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Gentests fur
kiinftige Eltern




Liebe zukunftige Eltern,

genetisch bedingte Krankheiten sind oft sehr schwerwiegende und
unheilbare Krankheiten. In vielen Fallen sind Eltern, die eine
genetisch bedingte Krankheit an ihre Kinder weitergeben, gesunde
Merkmaltrager, die keine Krankheitssymptome aufweisen. Fur die
haufigsten in unserer Bevolkerung verbreiteten genetisch bedingten
Krankheiten kann an dem Paar ein Gentest durchgefuhrt werden,
wodurch das Risiko, ein krankes Kind zu bekommen, erheblich

verringert wird.



Gentests fiir kiinftige Eltern

Empfehlung

Die Informationen, die Sie in diesem Dokument le-
sen, enthalten allgemeine Informationen. Wir emp-
fehlen den Personen, die an der Durchfthrung die-
ser Tests interessiert sind, von ihrem Gynakologen,

Hausarzt oder genetischem Berater detaillierte und
personalisierte Informationen anzufordern.

Wenn Sie Kenntnis von genetisch bedingten Krank-
heiten, geistigen Behinderungen oder angebore-
nen Missbildungen in Ihrer Familie haben, sprechen
Sie vor einer Schwangerschaftsplanung mit Ihrem
Arzt. In einigen Situationen (z. B. Herkunft aus einer
aschkenasischen Bevolkerungsgruppe oder enge
Verwandtschaft des Paares) kann ein individualisier-
ter Test geeigneter sein (Informationen erhalten Sie
auf Anfrage an die Abteilung fur Genetik).

Gentests vor der Schwangerschaft

1. Erkrankungen mit autosomal-rezessivem Erbgang

Hierbei handelt es sich um genetisch bedingte Krankheiten, bei denen sowohl Vater als auch Mutter
ein defektes Gen auf das Kind ubertragen mussen, damit sich die Krankheit manifestiert. In diesem Fall
werden die Eltern als «gesunde Trager» bezeichnet, da sie selbst gesund sind, jedoch beide Trager
einer genetischen Variante sind, die die Krankheit verursachen kann. Die 3 haufigsten Erkrankungen
mit autosomal-rezessivem Erbgang innerhalb der mitteleuropéaischen Bevolkerung sind:

a. Mukoviszidose oder zystische Fibrose (betrifft in der Schweiz 1 von 2’5600 Kindern)

b. Spinale Muskelatrophie (SMA, betrifft in der Schweiz 1 von 3'500 Kindern)

c. Hamoglobinopathien (z. B. die B-Thalassamie, betreffen in Europa 1 von 10°000 Kindern,
in bestimmten Regionen ltaliens jedoch weitaus mehr)



2. Andas X-Chromosom gebundene genetisch bedingte Krankheiten

Dies sind Krankheiten, bei denen die Mutter sehr oft eine gesunde Tragerin ist und bei denen
der genetische Defekt auf dem X-Chromosom vorliegt. Die haufigste Krankheit ist in diesem Fall
das Fragiles-X-Syndrom (betrifft 1 von 4’000 Kindern).

Diese Krankheit ist die haufigste Ursache fUr eine erbliche geistige Behinderung und wird von
der Mutter auf die Kinder Ubertragen. Obwohl auch Frauen betroffen sein konnen, sind die klinischen
Auswirkungen bei Manner haufig schwerwiegender.

Der Test fur das Fragiles-X-Syndrom wird nur der Mutter vorgeschlagen, da sie gesunde Tragerin

einer sogenannten «Pramutation» sein kann.

3. Der konstitutionelle Karyotyp

Die Kenntnis des Karyotyps der kunftigen Eltern ist nutzlich, um balancierte chromosomale
Translokationen auszuschliessen, die zwar keinen besonderen Phanotyp beim Trager verursachen,
jedoch zur Empfangnis von Kindern mit einer «unbalancierten» chromosomalen Struktur fuhren
kénnen, woraus sich gravierende Missbildungen und geistige Behinderungen ergeben konnen.
Balancierte Translokationen bei einem der beiden Partner konnen ein Grund fur Unfruchtbarkeit bzw.
Subfertilitat und wiederholte spontane Fehlgeburten sein, daher wird die Analyse des Karyotps
besonders dann empfohlen, wenn in der persénlichen oder familiaren Anamnese Falle von Unfrucht-

barkeit bekannt sind.

Anhand des Karyotyps lasst sich auch eine Aneuploidie der X- oder Y-Chromosomen nachweisen, eine
weitere mogliche Ursache fur Fruchtbarkeitsstorungen.

Wer sollte sich testen lassen und welches sind

die méglichen Ergebnisse?

Wenn innerhalb der Familie keine besonderen Hin-
weise auf Mukoviszidose und SMA vorliegen, kann
der Test auch nur an einem der beiden Partner
durchgefuhrt werden. Wenn der Test negativ aus-
fallt, wird auch ohne den anderen Partner zu testen
eine signifikante Verringerung des Risikos erreicht.

Achtung: Diese Basisrisiken beziehen sich auf Per-
sonen ohne Fruchtbarkeitsstorungen, bei denen
keine angeborene Pathologien im Kreis der Familie
bekannt sind. Sollte hingegen einer dieser Falle auf
Sie zutreffen, empfehlen wir Innen, mit dem Arzt zu
besprechen, welche Strategie die beste ist.



Wenn alle Ergebnisse normal sind (negativ)

Wer Test Trager- Empfind- Risiko fur die Restrisiko fur die
macht risiko lichkeit Nachkommen Nachkommen, wenn
den desTests  vordem Test der Test bei ihr oder
Test? ihm negativ ausfallt
ﬂ d J:L Mukoviszidose 1.25 80-90% 1:2'600 <1:10°'000
%I (Gen CFTR) in Europa
o Fragiles- 1:150 99% 1:4'000 <1:100'000
3 X-Synd.
(Gen FMRT)
ﬂ d J:L SMA 140 95% 1:6'600 <1:100'000
T (Gen SMNT)
o o Ha&moglobino- 1:10-1:30 90% 1:400 1:30°000
[lund 4' pathien (hamato-  Mittelmeer-
logische Tests) raum
o o Translokationen  1:350 >98% Je nach Sehr niedrig,
lundils  (Karyotyp) Art der wenn kein Elternteil
Translokation Trager ist

§ insbesondere bei vorhergehenden Fallen von Fruchtbarkeitsstorungen

Wenn ein Ergebnis positiv ausfallt

Ein solches Ergebnis zeigt, dass fur das Paar ein potenziell hoheres Risiko besteht, ein Kind mit einer gene-
tisch bedingten Krankheit zu bekommen. Es ist wichtig, dass Sie dies mit Inrem Arzt und/oder einem
Facharzt fur Humangenetik ausfuhrlich besprechen, um das spezifische Risiko, gegebenenfalls zusatz-
liche Tests und alternative Fortpflanzungsoptionen bewerten zu lassen.

Blutentnahmen
Karyotyp 1x 5 ml Lithium-Heparin-Blut
Andere Tests 2 x4 ml EDTA-Blut

Zeit bis zur Bekanntgabe des
Ergebnisses

15 Arbeitstage

(in dringenden Fallen setzen Sie sich bitte mit dem Labor in

Verbindung)




Kontaktdaten fur Informationen:

MEDISYN SA
Abteilung fur Genetik

Via Pianon 7

6934 Bioggio

Telefon +4158 400 15 10
genetics.tich@medisyn.ch
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