GENETIKERKLART

Wer tragt die Kosten?

Die humangenetischen Leistungen werden bei gesetz-
lich versicherten Patienten von der Krankenkasse ber-
nommen. Fir Privatpatienten ist vorab die Anfrage einer
Kosteniibernahmeerklarung bei ihrer privaten Kranken-
versicherung sinnvoll, gerne sind wir hierbei behilflich.

Wir sind fiir Sie da

Wir ermaglichen zeitnahe Termine im Rahmen unserer
genetischen Sprechstunde und beantworten lhnen ger-
ne erste Fragen im Vorfeld einer Terminvergabe.

Unsere Empfehlung

Dieser Flyer bietet lhnen erste allgemeine Informatio-
nen. Bitte sprechen Sie auf jeden Fall mit lhrer Arztin
oder lhrem Arzt.

Unsere Empfehlung
Vorbefunde Ihrer behandelnden Facharzte sind fir
die genetische Sprechstunde duBerst hilfreich. Bitte

stellen Sie uns Ihre Untersuchungsbefunde schon vor
dem Beratungstermin zur Verfiigung.

Vereinbaren Sie gerne einen
Termin in Ihrer Ndhe
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Augenerkrankungen

Molekulargenetische Diagnostik bei
erblich bedingten Augenerkrankungen




Warum ist die genetische Untersuchung
bei erblichen Augenerkrankungen
wichtig?

Erbliche Augenerkrankungen sind haufig, allein von Netz-
hauterkrankungen wie der Retinitis pigmentosa, der Achro-
matopsie oder der Zapfen-Stabchen-Dystrophie sind in
Deutschland mehr als 75.000 Patienten betroffen.

Dariiber hinaus konnen auch andere Strukturen des Auges
wie die Hornhaut, Linse oder der Sehnerv verandert sein.
Auch Kurz- und Weitsichtigkeit konnen eine genetische Ursa-
che haben. Die Auspragung einer einzelnen Erkrankung kann
sehr variabel sein und es gibt starke Uberlappungen der ver-
schiedenen Krankheitsbilder, was die genaue klinische Diag-
nosestellung oft erschwert.

Unsere Kenntnisse Uber die Ursachen von Augenerkrankun-
gen haben in den letzten Jahren rapide zugenommen. Ein
und dasselbe Krankheitsbild kann mehrere genetische Ur-
sachen haben (wie z. B. im Falle der Retinitis pigmentosa
und Zapfen-Stabchen-Dystrophie). Mehr als 400 verschie-
dene Gene konnten bereits mit unterschiedlichen Augener-
krankungen in Verbindung gebracht werden.

Eine Analyse dieser Gene im Rahmen einer genetischen Di-
agnostik ermoglicht meist die klare molekulare Zuordnung
der Symptomatik zu einer spezifischen Erkrankungsform.

Bei einigen genetisch bedingten Augenerkrankungen bieten
sich bereits gezielte Therapieoptionen an. Eine friihzeitige, ge-
sicherte Diagnosestellung ist fir Betroffene somit von immen-
ser Bedeutung und tragt auch zur Einschatzung von Prognose
und Krankheitsverlauf bei. Mit Kenntnis der genetischen Ursa-
che einer Augenerkrankung kann auch das Erkrankungsrisiko
weiterer Familienmitglieder prazise benannt werden.

Wann ist eine humangenetische
Untersuchung oder Beratung sinnvoll?

Eine humangenetische Abklarung von Augenerkrankun-
gen ist vor allem dann sinnvoll, wenn bei Ihnen selbst die
Vermutung einer erblichen Augenerkrankung besteht. Eine
Verdachtsdiagnose sollte zuvor durch bildgebende Verfahren
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und Funktionsdiagnostik von einem Augenarzt gestellt
worden sein. Auch wenn in lhrer Familie bereits eine gene-
tisch bedingte Netzhauterkrankung vorliegt oder vermutet
wird und/oder eine genetische Veranderung bekannt ist,
kann eine genetische Diagnostik sinnvoll sein.

Genetische Veranderungen in den ursachlichen Genen
koénnen im Erbgut der im Blut enthaltenen Zellen nachge-
wiesen werden. Mit unseren individuell auf die jeweilige
personliche klinische Fragestellung abgestimmten Ana-
lysen kénnen wir fir jeden Ratsuchenden eine optimal
angepasste genetische Diagnostik realisieren. Hierfir ver-
wenden wir in unseren Laboren moderne und kostenef-
fiziente Verfahren wie z. B. Next Generation Sequencing
(NGS).

Unsere erfahrenen darztlichen und wissenschaftlichen
Mitarbeiter fihren eine umfassende Interpretation der

erhobenen Daten durch und erstellen fir Sie und Ihren
Arzt klar strukturierte Befunde.
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wurden bereits als
ursachlich fir verschiedene
Augenerkrankungen
beschrieben.



