Methoden

Aus der EDTA-Blutprobe des Patienten erfolgt nach
DNA-Extraktion die Mutationssuche mittels direkter
DNA-Sequenzierung aller kodierenden Bereiche (Exons)
und der flankierenden Intronabschnitte. Ggf. wird auRer-
dem eine Suche nach grof3en Deletionen und Duplikatio-
nen durchgefiihrt, z. B. mittels der MLPA-Methode. Eine
nachgewiesene Mutation sollte an einer zweiten unabhan-
gigen Blutprobe des Patienten oder eines anderen betrof-
fenen Familienmitglieds bestatigt werden.

Kosten

Die Kosten fiir die molekulargenetische Diagnostik be-
lasten nicht das Budget Ihrer Praxis. Auf dem Uberwei-
sungsschein sollte immer die Ziffer 32010 vermerkt sein.
Fiir privat versicherte Patienten schicken wir Ihnen gerne
einen Kostenvoranschlag zu.
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Sehr geehrte Kolleginnen,
sehr geehrte Kollegen,

mit diesem Flyer mochten wir Sie auf unser erweitertes
Angebot der genetischen Abkldarung erblicher Tumorsyn-
drome aufmerksam machen.

Das Institut fiir Humangenetik des Universitatsklinikums
Bonn beschiftigt sich seit iiber zwanzig Jahren sowohlim
Bereich der Patientenversorgung (humangenetische Bera-
tung, molekulargenetische Diagnostik) wie auch in zahlrei-
chen wissenschaftlichen Projekten mit familidren Tumor-
syndromen, inshesondere den verschiedenen Formen des
erblichen Darmkrebses (HNPCC / Lynch-Syndrom, Polypo-
sis-Erkrankungen).

Seit 2012 erfolgt die genetische Diagnostik gesetzlich ver-
sicherter Patienten am Zentrum Medizinische Genetik des
Medizinischen Versorgungszentrums (MVZ) Venusberg. Fiir
die interdisziplindre Patientenversorgung und Initiierung
der klinisch orientierten Begleitforschung wurde das Zen-
trum fiir erbliche Tumorsyndrome am Zentrum fiir seltene
Erkrankungen Bonn (ZSEB) gegriindet.

Wir haben unser diagnostisches Spektrum inzwischen
deutlich erweitert; eine detaillierte Liste der derzeit ver-
fiigharen genetischen Untersuchungen finden Sie im bei-
liegenden Anforderungsschein.

Hintergrund und klinische Relevanz

Bei den familidren bzw. erblich bedingten Tumorsyndro-
men handelt es sich um eine klinisch relevante und hdufi-
ge Differentialdiagnose. Anlagetrdager haben ein sehr hohes
Lebenszeitrisiko fiir die Entstehung von Malignomen eines
syndromtypischen Spektrums. Aufgrund des meist dominan-
ten Erbgangs existieren in einer Familie haufig viele Hoch-
risikopersonen.

Die genetische Abklarung bei klinischem Verdacht und die
Identifizierung der Risikopersonen einer Familie sind wichti-
ge medizinische Aufgaben, da Anlagetrdgern ein spezifisches
und intensives Friiherkennungsprogramm und zum Teil pro-
phylaktische Operationen angeboten werden kdnnen. Auch
heute noch wird die genetische Disposition fiir eine Tumorer-
krankung in vielen Familien nicht erkannt. Die Identifizierung
der zugrunde liegenden familidren Mutation ist entscheidend
fiir die sichere differentialdiagnostische Einordnung und pra-
diktive genetische Testung der Risikopersonen.

Indikationen fiir die genetische Abklarung -
Klinische Hinweise fiir ein erbliches Tumorsyndrom

Fiir einzelne erbliche Tumorsyndrome bestehen definierte,
zum Teil allerdings recht komplexe klinische Kriterien (siehe
z. B. GeneReviews).

Wichtig fiir die Verdachtsdiagnose ist die Familienanamne-
se. Klinisch sollte an ein erbliches Tumorsyndrom gedacht
werden, wenn folgende Kriterien einzeln oder kombiniert
erfiillt sind:

» Friihes Auftreten von eigentlich spatmanifesten Tumoren
» Mehrere syn- oder metachrone Tumore bei einer Person
» Familidre Haufung von Tumorerkrankungen

» Typisches Tumorspektrum

Daneben sollte auch bei isoliertem Auftreten spezifischer
Tumore unabhédngig vom Manifestationsalter eine erbliche
Pradisposition in Erwdgung gezogen werden:

» Duodenalkarzinom

» Medulldres Schilddriisenkarzinom
» Nebennierenrindenkarzinom

» Plexus-choroideus-Tumor

» Talgdriisen-Neoplasien

» Friihkindliche Malignome

Anforderung * Material * Versand

» Uberweisungsschein Muster 10 mit folgenden Angaben:
Uberweisung an Humangenetik zur Mit-/Weiterbehandlung,
Verdachtsdiagnose, Auftrag (Mutationsanalyse), Kennziffer
32010

» EDTA-Blut (5-10 ml, mit Name und Geburtsdatum
beschriftet, bruchsicher verpackt, Versand auf normalem
Postweg bei Raumtemperatur)

» Schriftliche Einwilligungserkldrung nach
Gendiagnostikgesetz (GenDG)

» Anforderungsschein mit Auftrag/Verdachtsdiagnose
Download:
www.mvz-venusberg.eu/mediapool/122/1225194/
data/Anforderungsschein_Molekulargenetik.pdf

» Klinische Informationen, soweit verfiighar



