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Humangenetik

Uber uns

Das MVZ Labor Dr. Fenner & Kollegen ist eine arztlich gefuhr-
te, nach DAKKS akkreditierte Laboreinrichtung mit langjahri-
ger Erfahrung, in dem die humangenetische Diagnostik seit
1977 etabliert ist. Wir bieten ein breites Spektrum cytogene-
tischer und molekulargenetischer Untersuchungen an.

Das gleichzeitige Angebot einer humangenetischen Bera-
tung durch erfahrene Facharzte ermoglicht entsprechend
dem Gendiagnostik-Gesetz (GenDG) eine umfassende Pati-
entenversorgung. Diese Kombination und die Zusammenar-
beit mit den zuweisenden Praxen, sind uns ein besonderes
Anliegen. Wir sind Kooperationspartner zertifizierter Tumor-
zentren und von Zentren mit ambulanter spezialfacharztli-
cher Versorgung (ASV).

Uber unser Sekretariat kénnen Beratungstermine verein-
bart sowie Material und R6hrchen angefordert werden.

Zur Klarung organisatorischer Details Ihrer Praxis, nehmen
die Mitarbeiter:innen unseres Aussendienstes gerne Kon-
takt mit Ihnen auf.

Beauftragung genetischer Leistungen

Die Vielzahl der heute bekannten Gene und die zur Verfu-
gung stehenden genetischen Analysetechniken, ermdg-
lichen es fUr eine zunehmende Zahl an Erkrankungen, eine
Einordnung vorzunehmen oder Verdachtsdiagnosen zu si-
chern. Detaillierte Informationen zum Analysespektrum so-
wie den einzelnen Untersuchungsparametern finden Sie auf
unserer Homepage. Sollten wir eine Analyse nicht selbst an-
bieten, kdnnen wir ggf. die Weiterleitung an ein geeignetes
genetisches Kooperationslabor veranlassen.

Eine indizierte genetische Laboruntersuchung bzgl. erbli-
chen Erkrankungen erfordert nach Gendiagnostik-Gesetz
das schriftliche Einversténdnis der Ratsuchenden/ Patien-
ten. DarUber hinaus wird eine Anforderung ggf. mit Angaben
zur klinischen Diagnose und Familiengeschichte und eine
Uberweisung an die Humangenetik benétigt.

Bei genetischen Markern zur Therapieplanung (z.B. Prifung
der PARPi-Option, DPD-Mangel, UGT1AT1-Polymorphismen
vor Einsatz von Irinotecan), ist nach GenDG eine Aufklarung
durch die behandelnden Arzte ausreichend.
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Bei somatischen Analysen, z.B. an Tumorzellen in Knochen-
mark, Blut oder Urin, ist eine Einwilligung nach GenDG nicht
erforderlich.

Indizierte genetische Laborleistungen belasten nicht das
individuelle KV-Budget der Uberweisenden Praxis.

Genetische Beratung

Die Beratungsgesprache sollen individuelle Fragen beant-
worten und eine UnterstUtzung im Rahmen einer personli-
chen Auseinandersetzung mit einer erblich (mit)bedingten
Erkrankung oder einem medizinischen Problem sein. Eine
Uberweisung zur genetischen Beratung ist insbesondere
empfohlen, wenn ein genetischer Befund bei Erkrankten er-
hoben wurde (ggf. auch dann, wenn er unaufféllig ist), und
bei einer nicht behandelbaren genetischen Erkrankung. Wir
bieten die humangenetische Beratung auch vor der geneti-
schen Diagnostik an. Die Beratung ist vor einer genetischen
Diagnostik gesetzlich vorgeschrieben, wenn eine gesunde
Person bezuglich einer familigren Krankheitsneigung getes-
tet werden mochte (préadiktive Diagnostik).

Das Erstgesprach dauert in der Regel ca. 1 Stunde. Je nach
Problemstellung wird eine genetische Diagnostik im An-
schluss veranlasst, wenn nicht eine Bedenkzeit gewtnscht
oder erforderlich ist. AbschlieBend wird ein individuelles Gut-
achten Uber die Beratung sowie die Bedeutung des Befun-
des erstellt. Abhéangig von der Fragestellung und dem Befund
enthalt es auch Vorschléage fur die Weiterbehandlung und/
oder optimierte Vorsorgeuntersuchungen.

Genetischer Befund

Die klinische Fragestellung kann in einigen Féallen eine kom-
plexe genetische Diagnostik mit Stufendiagnostik erfordern.
Die zur Abklarung erforderliche Auswahl und Zahl der Risiko-
gene sowie die Methoden zur Diagnostik unterliegen einem
Wandel.
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Leitfaden zur Anforderung von genetischen Laborleistungen

Indikationsstellung und Materialentnanme durch den verantwortlichen o

Arzt/Arztin

Einsendung des Probenmaterials mit Uberweisungsauftrag sowie Ein- N U-Schein Muster 10
verstandniserklarung nach Gendiagnostikgesetz (GenDG) Einwilligung n. GenGD*
Der Befundbericht wird dem Einsender Gbermittelt =

Bei Uberweisung zur genetischen Beratung wird mit den Patientinnen
hinsichtlich der klinischen Fragestellung eine Stammbaumerhebung

und eine Berechnung eines moglichen Wiederholungsrisikos fir Nach- v .

kommen durchgefuhrt. U-Sehein Muster 6
Einwilligung n. GenGD*

Ggf. wird dabei Uber eine genetische Labordiagnostik aufgeklart und

veranlasst. Es wird jeweils in individuelles genetische Gutachten er- =

stellt.

Die Beratung durch einen qualifizierten Arzt nach GenDG* ist vor-
geschrieben. Dabei wird mit den Ratsuchenden - soweit erforderlich
- die Logistik (Planung der angemessenen Bedenkzeit, Unterstitzung =
bei der Suche nach psychotherapeutischer Begleitung, Diskretion/An-
onymisierung der Blutprobe, Befundbesprechung) abgestimmt.

U-Schein Muster 6
Einwilligung n. GenGD*

Die genetische Beratung ist - unabhé&ngig vom Thema - eine Regelleistung der Krankenversicherung.
Indizierte genetische Laborleistungen belasten nicht das individuelle Budget

Anforderungen von Probenentnahme- und Versandmaterial unter Tel. 30955-656 (Sekretariat)

* Gendiagnostikgesetz
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Probenmaterial flr genetische Laboruntersuchungen

5-10 ml heparinisiertes peripheres Blut oder Knochenmark (Li-
oder NH4-Heparin, andere Antikoagulanzien hemmen die Zellkultur).

Heparin-Blut/Heparin-KM

Bei Neugeborenen/Kleinkindern 1-2 ml Heparinblut. Hierzu kdnnen
ggf. von uns spezielle Eppendorf-Tubes bereitgestellt werden.

Diagnostik an Metaphasechromosomen: Heparinblut bzw. Knochen-

= Heparin-Blut/Heparin-KM
mark (s.0.) P P
FISH-Schnelltest z.A. von Trisomien (Heparinblut) bei Neugebore- N Heparin-Blut
sk EDTA-Blut nur Interphasediagnostik

Mosaikdiagnostik: Interphase-FISH* an Zellen der Mundschleimhaut

. : ) . = Abstrichtupfer (trocken)
mittels Wangenschleimhautabstrich moglich

Interphase-Diagnostik an Urothelzellen sowie Spermien. = Urin / Ejakulat

Far DNA/RNA-Analysen 2-5 ml EDTA-Blut oder EDTA-Knochenmark,
da andere Antikoagulanzien die DNA-Isolation beeinflussen kénnen.

Bei Neugeborenen/Kleinkindern sind 0,5-1 ml EDTA-BIlut ausrei-
chend. Hierzu kdnnen ggf. von uns spezielle Eppendorf-Tubes bereit- = EDTA-BIut/EDTA-KM
gestellt werden.

Abstrichtupfer/Guthrie-Card

Bei Gen-/ Exomanalysen sowie einigen anderen Fragestellungen sind DNA/RNA
Mundschleimhautabstriche (4-6 Abstrichtupfer pro Patient) oder =
Bluttropfen (Guthrie-Card) oft ausreichend (ggf. bitte RUcksprache)

Auch eine Analyse an eingesandter DNA (ca. 1-5 ug) ist mdglich =




