Fiir gesetzlich Versicherte werden die Kosten fiir die genetische
Beratung, Untersuchung und auch eine mogliche Labordiag-
nostik von den Kostentrdgern iibernommen (Ausnahme: NIPT
- 1Gel). Diese Kosten sind fiir den Giberweisenden Arzt nicht
budgetrelevant.

Auch privat Versicherte haben Anspruch auf humangenetische
Leistungen wie oben beschrieben. Je nach Versicherungsvertrag
kann eine Kosteniibernahmeerklarung notwendig werden.

Selbstverstandlich unterliegen alle Gesprachsinhalte und Be-
funde der arztlichen Schweigepflicht.

Gesprachsdauer: Bitte nehmen Sie sich besonders bei Erstkon-
sultation mit Kindern etwas langer Zeit, z.B. mindestens eine
Stunde. Bei Bedarf werden weitere Gesprache angeboten.

Was sollten Sie zur genetischen Beratung
mitbringen?

Sofern schon Vorbefunde, Laboruntersuchungen oder Arztbriefe
zu der Fragestellung existieren (z.B. Originalbefund der geneti-
schen Diagnostik des betroffenen Familienmitglieds), benttigen
wir diese um Risiken eingrenzen zu kdnnen. Bitte Gibersenden
Sie uns diese idealerweise vorab per Post.

Weiterhin sind erforderlich:

= Chipkarte (und Uberweisung) Ihres betreuenden Arztes

= Familidre gesundheitliche Vorgeschichte bis in die Grof3-
elterngeneration (v.a. schwere Erkrankungen, Erkrankungs-
alter, ggf. Sterbealter, Todesursachen, plétzliche Todesfélle,
angeborene Fehlbildungen, Fehl- bzw. Totgeburten, friih
verstorbene Kinder)

= Dolmetscher notwendig, um genetische Beratungsinhalte zu
Ubersetzen

Bei Vorstellung von Kindern (Chipkarte und
méglichst Uberweisung):

mdglichst alle Vorbefunde und familidre Vorgeschichte
(siehe oben)

U-Heft (,gelbes Heft")

ggf. Frihforderplan oder SPZ-Arztberichte

Sie als Eltern sollten die Krankenversicherungskarte ebenso
mitbringen (manchmal Blutentnahme je nach diagnosti-
scher/familiarer Situation empfehlenswert)

bei auslandischen Kindern - bitte unbedingt Dolmetscher
mitbringen

bei Pflegekindern: Vorlage Sorgerechtsvollmacht oder leib-
liche(s) Eltern(teil) muss sich mit vorstellen

bei Heimkindern: Sorgerechtsvollmacht durch Betreuer(in)
mitbringen

Dr. med. Beate Behre
Facharztin flir Humangenetik

Dr. med. Annechristin Meiner
Facharztin fir Humangenetik

Facharztin fir Kinder- und Jugendmedizin
(nicht praktizierend)

Empfang: Gabriele Weif3
Terminvergabe: 0345.44 50 71 48
Telefonische Erreichbarkeit:

Mo -Do 09.00 bis 16.00 Uhr

Fr 09.00 bis 13.00 Uhr

E-Mail: info.genetik-halle@amedes-group.com
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So finden Sie uns

Sprechen Sie uns an — wir beraten Sie gerne.

Parkmoglichkeiten finden Sie direkt vor dem Gebdude.

Erreichbarkeit mit 6ffentlichen Verkehrsmitteln:
Mit der Tram: von Halle-Hauptbahnhof (Haltestelle Zentrum
Halle-Neustadt, Linie 9 in Richtung Goéttinger Bogen direkt)

Liniennetzplan mit Baustellenhinweisen unter:

www.havag.com

Bus und S-Bahn (mit Umsteigen) siehe Liniennetzplan.

amedes MVZ fiir Pathologie, Zytodiagnostik und
Humangenetik in Halle GmbH
Albert-Einstein-Straf3e 3 - 06122 Halle/Saale

Tel 0345.44 5071 48

www.amedes-group.com
www.amedes-genetics.de

Ein Service von amedes

Fiir Nachbestellungen dieser Broschiiren wenden Sie sich bitte
an service@amedes-group.com. Weitere Informationen finden
Sie unter www.amedes-group.com.

amedes

Genetische Beratung
und Diagnostik

PATIENTENINFORMATION




Sehr geehrte Patientin,
sehr geehrter Patient,

In unserer genetischen Sprechstunde beantworten

wir lhre individuellen Fragen und gehen umfassend
auf die durch lhre Arztin/Ihren Arzt gestellte Indika-
tion ein.

Unter Hinzuziehung aller relevanten medizinischen Befunde
und des Familienstammbaums geben wir [hnen Antworten auf
Ihre Fragen und erdrtern mit lhnen die notwendigen Schritte fir
Diagnostik und weitere Vorgehensweise. Wir untersuchen Sie
oder lhre Kinder klinisch-genetisch gezielt und sorgfdltig.

Das menschliche Erbgut (Genom) ist inzwischen entschliisselt.
Die Anzahl von Untersuchungsméglichkeiten bei genetisch
bedingten Erkrankungen wéchst stetig, weil Verdnderungen
(Mutationen) in den Genen von der Wissenschaft immer besser
verstanden werden. Bisher unerkldrte Kombinationen einzelner
Krankheitszeichen (Symptomen) kénnen hierdurch als gene-
tisch bedingt diagnostiziert werden.

Neben Stérungen/Anomalien an den Erbanlagetragern
(Chromosomen) kdnnen vor allem Veranderungen in kleinen
Abschnitten des Genoms (Genmutationen) Ursache fiir eine
neu aufgetretene oder in der Familie bereits bekannte Erkran-
kung sein. Der genetische Laborbefund erméglicht es uns dann,
Wiederholungsrisiken fiir das Auftreten einer solchen Erkran-
kung fiir Sie, Ihre Kinder oder Ihre Geschwister und ggf. weitere
Familienangehérige einzuschatzen.

Grundsétzlich pladieren wir dafiir, dass sich beide Eltern, beide
Partner oder — wenn méglich — Geschwister/Verwandte zu der
mitunter weitreichenden, familienplanerischen Fragestellung
bei uns vorstellen.

Wer kann sich genetisch beraten lassen?

Sie sind schwanger und ...

= eine Ultraschalluntersuchung war auffallig oder zeigte
Hinweise auf eine mogliche Erkrankung des Kindes

= das Ersttrimesterscreening (ETS) ergab ein erhéhtes Risiko
fir eine Chromosomenstorung beim zu erwartenden Kind

= leiden an einer erblichen Erkrankung

= mochten sich tber vorgeburtliche Untersuchungen
informieren

= in lhrer Familie ist eine genetische Erkrankung oder Behinde-
rung bekannt

= Sie haben Medikamente einnehmen missen
= hatten eine Infektionserkankung

= es wurde eine radiologische Untersuchung (Réntgen, CT)
oder Bestrahlung bei Ihnen durchgefiihrt

Wenn in lhrer Partnerschaft ...

= mehrere Fehlgeburten (=2) aufgetreten sind
= der Kinderwunsch unerfiillt blieb

= ein Verwandtschaftsverhaltnis besteht

Wenn bei lhnen selbst oder in der Familie ...

= vermehrt Tumore wie z. B. Darmkrebs, Brust und oder Eier-
stockkrebs aufgetreten sind

= Chromosomenstdrungen, z.B. Down-Syndrom, Translokatio-
nen bekannt sind

= ein Risiko flir das Auftreten einer genetischen Erkrankung
besteht, die bereits bei Verwandten diagnostiziert wurde

= der Verdacht/die Diagnose auf eine neurogenetische Erkran-
kung (z. B. Ataxie, Polyneuropathie, Huntington Erkrankung
oder andere Gang- und Bewegungsstérungen, Demenz)
gestellt wurde

= der Verdacht/die Diagnose auf eine neuromuskuléare (z. B.
ungeklarte Symptomenkonstellation mit Einbeziehung der
Muskulatur, Muskelschwund) besteht

= Auffélligkeiten des Kérperbaus (Hoch- und Kleinwuchs,
Disproportionen) festgestellt wurden

= der Verdacht auf eine genetische Ursache bei Herz(muskel)
erkrankungen, Hautauffalligkeiten (v.a. Pigmentierungssto-
rungen), Stoffwechselstérungen (z.B. Diabetes im jungen
Erwachsenenalter) vorliegt

= ungekldrte Symptome auftreten, z. B. wiederholtes Fieber
ohne bisherige Ursache

= sich Thrombosen, Schlaganfalle, Herzinfarkte in der Familie
haufen

= wenn lhr Arzt Sie fur die diagnostizierte Erkrankung als
,ZU jung" einschatzt

Oder bei lhrem Kind ...

= Syndrom-Verdacht bei Organfehlbildungen, duf3eren Auffal-
ligkeiten und / oder einer Entwicklungsverzégerung (z.B. Kind
mit Herzfehler und Kleinwuchs) gedufRert wurde

= die Abklarung einer mentalen Retardierung, Muskelhy-
potonie, Verhaltensauffalligkeiten, Epilepsie oder anderer
Auffélligkeiten beispielsweise von/m betreuender/m Kinder-
arztin/Kinderarzt, im Sozialpadiatrischen Zentrum oder der
Frihforderstelle empfohlen wurde

= Kleinwuchs (z.B. vor Wachstumshormontherapie) oder Hoch-
wuchs abgeklart werden soll

= Kinder mit nachgewiesener Chromosomenveranderung in
der vorgeburtlichen Diagnostik (z.B. Mosaikbefund der Ge-
schlechtschromosomen) nachuntersucht werden sollen

= eine bekannte familiare Erbkrankheit ein Risiko fiir das Kind
mit Manifestation der Krankheit in der Kindheit birgt (z. B.
Blut- und Stoffwechselerkrankungen, periodische Fiebersyn-
drome)

= der Verdacht auf Stoffwechselerkrankungen und Endokrino-
pathien (z. B. Adrenogenitales Syndrom, MODY-Diabetes)
besteht

Was erwartet Sie in der genetischen
Sprechstunde?

Im Gesprach werden lhre persénliche medizinische Vorge-
schichte oder die lhres Kindes und ein Stammbaum beider
Partner bzw. Eltern iber mindestens drei Generationen erstellt.
Danach werden ggf. notwendige genetische Laboruntersuchun-
gen ausfihrlich besprochen und nach Ihrem Einverstandnis
angefordert.

Bei Vorstellung Ihres Kindes mit Entwicklungsauffalligkeiten,
Syndrom-Verdacht oder Fehlbildungen erfolgt dann eine
ausfihrliche arztliche Untersuchung. Danach werden Thnen
als Eltern die zum gegenwartigen Kenntnisstand relevanten
Verdacht- und Differentialdiagnosen erortert.

Ihnen werden alle modernen Untersuchungen, die zur Abkla-
rung einer genetischen Ursache der Auffalligkeiten Ihres Kindes
sinnvoll sind, ausfiihrlich vorgestellt und mit Ihrem Einver-
standnis veranlasst. Wir besprechen mit lhnen als Eltern in einer
zweiten Sitzung die genetischen Untersuchungsergebnisse und
deren Konsequenzen fiir Sie und lhre Familie. Manchmal kann
sich bei weiterhin ungeklérter genetischer Ursache lhres Kindes
ein diagnostischer Prozess anschlie3en.

Besonderes widmen wir uns auch allen Fragen im Zusammen-
hang mit einer Schwangerschaft. Winschen Sie oder lhr(e)
Frauenarzt/-arztin eine erweiterte vorgeburtliche Diagnos-

tik (Ersttrimester-Screening, Fruchtwasseruntersuchung,
3D-Feinultraschall, Nicht-invasiver Pranatalscreeningtest
(NIPT)), gehen wir auf Ihre Fragen ein und erértern ausfiihrlich
Risiken und Aussagekraft der verschiedenen Untersuchungsver-
fahren. Gemeinsam erlautern wir sinnvolle Vorsorgemaf3en zur
genauen Risikoeinschatzung, die lhren individuellen Wiinschen
entsprechen.

Abschlief3end wird das Besprochene, der klinische Befund wie
auch die Untersuchungsergebnisse und Konsequenzen fiir Sie
und lhren Arzt in einer ausfiihrlichen schriftlichen Stellungnah-
me zusammengefasst.



