INDIKATIONEN HUMANGENETISCHE SPRECHSTUNDEN

Nephrologie

Multiple Zysten der Nieren, fokale segmentale Glomerulosklero-
se, C3-Glomerulopathien sowie Glomerulonephritiden, Nephro-

gener Diabetes insipidus, Wilms-Tumor, INNERE MEDIZIN
andere maligne Nierenerkrankungen mit positiver Familienanam- GASTROENTEROLOGIE
nese, (atypisches) hamolytisch-urédmisches Syndrom, Nephro-

nophtise, renale tubulére Dysgenesie/Azidose, Bartter-Syndrom, EINE UBERSICHT ALLER STANDORTE UND UNSERER .
renale Dysplasie/Agenesie, Nephrotisches Syndrom, Hyperoxalu— FACHARZT|NNEN UND FACHARZTE FINDEN SIE HIER: FACH | N FO F\) MAT'O N F U F\)
rie, C1g-Defizienz, hypophosphatamische Rachitis, Alport- und ARZTE UND PATIENTEN
verwandte Syndrom (diinne Basalmembran), familidre Transthy-
retin-Amyloidose, Pseudohypoaldosteronismus, Porphyrien, Cys-
tinose, verschiedenste Stoffwechselerkrankungen mit Nierenbe-
teiligung, primare zilidre Dyskinesie, verschiedene Syndrome mit
Nierenbeteiligung (z.B. Joubert, Bardet-Bied! etc.)

Endokrinologie

Monogen erblicher Diabetes mellitus (MODY-Diabetes); Hy-
perparathyreoidismus, Geschlechtsdifferenzierungsstérungen
(z.B. Klinefelter-Syndrom, Adrenogenitales Syndrom, testikula-
re Feminisierung etc.), Krebs der Schilddrise (v.a. medullares
Schilddrusenkarzinom), Multiple endokrine Neoplasien, Ph&o-
chromozytome/Paragangliome, Hypoaldosteronismus, Hirsutis-
mus, Gynakomastie, Schwarz-Bartter-Syndrom

Angiologie Bitte scannen Sie diesen QR-Code.
M. Osler, hereditére Telangiektasien, Hamostaseologie (gene-

tisch bedingte Thrombophilie, Ha&mophilie), vendse Thrombosen,

Lungenembolien

Sonstiges

Pharmakogenetik, hereditare Bindegewebserkrankungen, sons-
tige familidre Krebssyndrome, maligne Hyperthermie, familidre
Demenz
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UBER UNS

Die Institute fiir Medizinische Genetik bieten humangenetische
Beratung und Diagnostik im breiten Spektrum der Humangenetik
an. Unsere arztlichen Mitarbeiter sind Ihre qualifizierten Ansprech-
partner. In unserem Labor werden molekular- und zytogenetische
Untersuchungen mit modernsten Analyseverfahren und bewdahrter
Qualitat durchgefuhrt:

° Zytogenetische Diagnostik

° Molekularzytogenetische Untersuchungen (FISH)

° Sanger-Sequenzierung und weitere
molekulargenetische Techniken

° Next Generation Sequencing (NGS)

° Kinderwunsch- und Prénataldiagnostik

° Polkérper-Diagnostik

Mittels modernster Laborausstattung und den Zugriff auf umfas-
sende Datenbanken leisten wir Diagnostik und Befundung auch in
komplexen Fragestellungen.

DAS HUMANGENETISCHE
BERATUNGSGESPRACH

In der Humangenetischen Sprechstunde erfolgt eine ausfihrliche
humangenetische Beratung. Gemeinsam klaren wir mit Innen Fragen
einer eventuell erblich bedingten Erkrankung und beraten bzgl. der
Maoglichkeiten an genetischer Diagnostik.

Die Entscheidungen hinsichtlich der Durchfiihrung genetischer Dia-
gnostik und der Konsequenzen fur die eigene Lebens- und Familien-
planung trifft der Patient selbst.

Die humangenetische Beratung kann folgende Themen und Frage-
stellungen beinhalten:

o Erhebung der Eigen- und Familienanamnese

o Bestimmung des Erbgangs und des Wiederholungsrisikos fur
Betroffene und Familienmitglieder

o ggf. kérperliche Untersuchung

o Diagnosestellung, ggf. Veranlassung von Untersuchungen, die
zur Diagnosefindung beitragen kénnen

o ausfuhrliche Besprechung der Befunde und Ergebnisse

o Therapieempfehlungen und Besprechung von Vorsorgeuntersu-
chungen in Absprache mit den behandelnden Arzten

o Erstellen eines ausfuhrlichen schriftlichen Gutachtens flr die
Ratsuchenden und die behandelnden Arzte

Die erforderliche genetische Labordiagnostik wird im Rahmen der
Humangenetischen Sprechstunde veranlasst und in unserem Labor
durchgefuhrt.

Das genetische Beratungsgesprdch st ebenso wie die
indizierte genetische Diagnostik eine Leistung der Privaten und
Gesetzlichen Krankenkassen.

Gesetzlich Versicherte kénnen mit ihrer Versichertenkar-
te oder mit Uberweisungsschein zum Beratungsgesprdch
kommen.

INDIKATIONEN

Es gibt vielfaltige Grunde flr eine humangenetische Beratung.
In allen Gebieten der Medizin gibt es Krankheitsbilder, die durch
genetische Veranderungen verursacht oder zumindest mitver-
ursacht werden. In unseren Spezialsprechstunden bieten wir
Ihnen eine Humangenetische Beratung und die entsprechende
genetische Diagnostik zu diesen Fragestellungen an.

Héamatologie

Hamochromatose inklusive seltene Formen, Hyperferritindmien,
paroxysmale nachtliche Hamoglobinurie,

genetisch bedingte Andmien, z.B. Thalassémien, Sichelzellana-
mie, GBPDH-Mangel, etc.

Kardiologie

Kardiomyopathien (dilatativ, obstruktiv), Herzrhythmusstérungen
(Brugada, Long-QT etc.), angeborene Herzklappenfehler, gene-
tisch bedingte Aneurysmen der Aorta und anderer Gefaf3e

Pneumologie
alpha-1-Antitrypsin-Mangel, M. Osler

Gastroenterologie

Kohlenhydratuntervertréglichkeiten (z.B. Laktose-Intoleranz,
Fruktose-Intoleranz, Zoliakie/Sprue), M. Meulengracht, Porphy-
rien, Stoffwechselerkrankungen, familidrer Darmkrebs (nicht-po-
lypds, polypos), familidrer Magenkrebs, chronische Pankreatitis/
Pankreasinsuffizienz,

familidres Pankreaskarzinom, Cystische Fibrose, M. Wilson

Wasser- und Elektrolythaushalt
Hyperphosphatémien, Hypophosphatamien, Hypercalcdmien,
Hypokalidmien etc

Rheumatologie
M. Bechterew, rheumatoide Arthritis, M. Behcet

Stoffwechselkrankheiten
Hyperlipidamien, Hypercholesterindmien, Porphyrien,
monogen bedingte Adipositas



