


Humangenetik -
Was ist das?

Die Humangenetik ist ein Fachgebiet der
Medizin und umfasst die Aufklarung, Er-
kennung und Behandlung erblich bedingter
Erkrankungen des Menschen. Facharzte fir
Humangenetik fihren ein ausfihrliches Ge-
sprach mit lhnen, um genetisch bedingte
Erkrankungen oder Risiken zu erfassen und zu
beurteilen.

Im Rahmen der genetischen Untersuchung
bei Sterilitdét, sollen chromosomale Stor-
ungen ausgeschlossen werden, die den
Erfolg einer Sterilitdtstherapie negativ be-
einflussen bzw. eine gezielte vorgeburtliche
Diagnostik erfordern. Die genetische Beratung
ist freiwillig, kann von jedem Menschen in
Anspruch genommen werden und unterliegt
selbstverstandlich der arztlichen Schweige-
pflicht.

Warum genetische Beratung bei
unerfilltem Kinderwunsch?

Unerkannte genetische Stérungen kénnen:
» Ursache des unerfillten Kinderwunsches sein

die Erfolgsaussichten einer kinstlichen Befruchtung
mindern

eine Risikozunahme fir die Geburt eines kranken/
behinderten Kindes bedingen

Die Kommission ,MalRnahmen zur kinstlichen Befruchtung"
der Sdchsischen Landesdrztekammer empfiehlt deshalb
insbesondere vor einer ICSI-Therapie (Intracytoplasmatische
Spermieninjektion) eine humangenetische Beratung des
Paares.

Warum genetische Beratung gerade
vor einer |CSI?

+ Haufiger als bei anderen Paaren trdgt einer der Partner
eine strukturelle Veranderung der Chromosomen, eine
balancierte Translokation oder Inversion, von der er selbst
nichts spirt, die aber eine Sterilitdt oder gehdufte Fehl- und
Totgeburten bedingen kann und das Risiko fir die Geburt
eines korperlich/ geistig behinderten Kindes erhoht.

Manner mit schweren Stérungen der Spermienbildung
weisen haufiger eine Mutation im CFTR-Gen auf.
Diese Anlagetrdger haben ein erhdhtes Risiko fir
die Geburt eines Kindes mit der voll ausgepragten
Erkrankung der Mukoviszidose, einer angeborenen
Stoffwechselerkrankung. Milde Formen der Mukoviszidose
kénnen beim Mann auch Formen der Oligo- oder
Azoospermie verursachen.

Deshalb  wird eine  Chromosomenanalyse bei
beiden Partnern empfohlen. Bei einer schweren
Spermienbildungsstérung wird zusdtzlich eine Unter-
suchung des CFTR-Gens veranlasst. In Abhangigkeit der
familidren Vorgeschichte werden auch zusatzliche/ andere
genetische Untersuchungen angeboten. //

Wie lduft eine humangenetische
Beratung ab?

* Kldrung der Fragestellung im vertrauensvollen Gesprach
mit dem Paar

* Anamneseerhebung, d. h. Befragung zu eigenen
Erkrankungen

* Stammbaumanalyse beider Partner iber mindestens drei
Generationen (Befragung nach Fehlbildungen, ernsten
Krankheiten, Fehl- und Totgeburten)

+ Auswertung bereits vorliegender Befunde (Spermiogramm)

* Erlduterung der genetischen Untersuchungen und ggf.
Blutabnahme

* schriftliche Zusammenfassung des Gesprachsinhaltes und
der Untersuchungsergebnisse

* bei auffalligen Ergebnissen Befundbesprechung Uber die

Bedeutung hinsichtlich Therapiemoglichkeiten, sowie der
Konsequenzen fir die weitere Familienplanung

Fir eine genetische Beratung
bendtigen wir?

+ bereits vorliegende Befunde (Spermiogramm)

+ Krankenversicherungskarte und Uberweisungsschein

Wer bezahlt die genetische Beratung?

Die humangenetische Beratung wird von den gesetzlichen
und privaten Krankenkassen bezahlt.

Fur privat versicherte Patienten erstellen wir nach der geneti-
schen Beratung einen Kostenvoranschlag fir die genetischen
Analysen basierend auf der Gebiihrenordnung fiir Arzte (GOA).
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