Nehmen Sie mit uns Kontakt auf

Humangenetische Beratung und Labordiagnostik an
den SYNLAB Standorten:

Freiburg Tel. +49 761 896454-0
Jena Tel. +49 3641 5074-0
Mannheim Tel. +49 621 42286-0
MuUnchen Tel. +49 89 548629-0

Humangenetische Beratung fur Patienten bei
SYNLAB auch in:

+49 761 896454-0
+49 6032 9112-0

Baden-Baden Tel.
Bad Nauheim Tel.

Karlsruhe Tel. +49 721 8933450
Kehl-Kork Tel. +49 761 896454-0
Leverkusen Tel. +49 214 37424221
Lérrach Tel. +49 761 896454-0

Humangenetische Beratung fur Patienten in
Kooperation mit Frau Dr. med. Birgit Schulze in:

Frankfurt ‘ Tel. +49 69 2979987
Kaiserslautern ‘ Tel. +49 631 5704360

FUr bestimmte Fragestellungen sind genetische Beratun-
gen auch im Rahmen einer Videosprechstunde maglich.

Kundenbetreuung Humangenetik:

Dr. rer. nat. Priska Binner - Kardio-Lipidgenetik
Tel. +49 151 1843 0295 / priska.binner@synlab.com

Dr. rer. nat. Roman Kazmin - Onkologie / NIPT
Tel. +49 160 9910 3630 / roman.kazmin@synlab.com

Dipl. Biochem. Sarah Schulz - Praxisberatung Stdwest
Tel. +49 151 1526 5211 / sarah.schulz@synlab.com

Unser Service

¢ Humangenetische Beratung fur Patientinnen und
Patienten bzw. betroffene Familien

e Umfassendes Analysespektrum

e Prazise molekulargenetische Analytik, individuell
abgestimmt auf die klinische Fragestellung

e Differenzierte Datenauswertung und sorgfaltige
Beurteilung der genetischen Varianten

e \alide, verstandliche Befunde

* Beratungsservice flir behandelnde Arztinnen und
Arzte

e Vermittlung von Kontakten zu Selbsthilfegruppen
und Beratungsstellen

e Fortbildungsangebote der SYNLAB Akademie zu
aktuellen Themen in der Kinderheilkunde
www.synlab.de/akademie
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GENETISCHE DIAGNOSTIK
IN DER PADIATRIE

Kluge Diagnostik.
Richtige Entscheidung. |
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Genetische Erkrankungen fruhzeitig
erkennen

Im Fachbereich der Padiatrie wird nahezu das gesamte
Spektrum an genetisch bedingten Erkrankungen appa-
rent. Von den angeborenen strukturellen bzw. funktio-
nellen Fehlbildungen, komplexen Syndromen bis hin zu
spater manifesten Erkrankungen, die sich bereits in der
Jugend zeigen kénnen. Der Padiatrie kommt dabei eine
zentrale Rolle beim Erkennen einer erblichen Disposition
und bei der Einleitung einer genetischen Abkléarung zu.
FUr betroffene Patientinnen/Patienten und deren Ange-
horige ist eine frlihzeitige sichere Diagnose von entschei-
dender Bedeutung. So kénnen rechtzeitig passende
Therapien und Behandlungsstrategien eingeleitet und
eine optimierte Versorgung gewahrleistet werden.

Symptome in der Padiatrie, bei welchen eine genetische
Ursache in Betracht gezogen werden sollte:

e Fehlbildungen und/oder Dysmorphiezeichen

Korperliche und geistige Entwicklungsstérungen

Wachstumsstérungen (Klein- bzw. GroBwuchs)

e Neuromuskulare Erkrankungen (Epilepsien, Ataxien)

Stoffwechselerkrankungen

e |soliert auftretende Symptome z.B. Horstérungen,
Nierenfehlfunktionen, Herzrhythmusstérungen.

Die genetische Ursache einer Erkrankung zu erkennen
ist oft schwierig. Genetische Erkrankungen sind i.d.R.
selten und von komplexer Symptomatik. Insbesondere
bei syndromalen Erkrankungen ist eine korrekte Diagno-
sestellung oft nur interdisziplindr moglich.

Durch die groBen Fortschritte im Bereich der molekular-
genetischen Diagnostik ist es heute haufiger mdglich,
bereits im jungen Alter die richtige Diagnose zu stellen.

Wir verstehen uns als |hr Partner fUr die
genetische Diagnostik

Wir unterstUtzen Sie gerne bei der Planung und Durch-
flhrung einer genetischen Untersuchung. Nehmen Sie
Kontakt mit uns auf. Viele Fragenstellungen kénnen bereits
im Rahmen eines Telefongespraches erdrtert werden.

Bei eindeutiger Indikation kdnnen Sie als Facharztin/Fach-
arzt selbst, mit oder ohne Ricksprache mit unseren arzt-
lichen Kollegen/Kolleginnen, eine Diagnostik direkt in ei-
nem unserer Labore veranlassen.

Humangenetische Leistungen belasten nicht das Labor-
budget des einsendenden Arztes.

FUr komplexe, schwierige Féalle kdnnen Sie Ihre Patientin-
nen/Patienten gerne an eine unserer humangenetischen
Sprechstunden zur Beratung Uberweisen.

Vorgehensweise

Beratung

Im Rahmen eines genetischen Beratungsgesprachs erfolgt
zunachst eine ausflhrliche Anamnese der Patientin/des
Patienten und der Eltern. Dabei werden auch Vorbefunde
mit einbezogen. Nach Erhebung der Verdachtsdiagnose
leitet die beratende Arztin/der beratende Arzt, sofern sinn-
voll und erwlinscht, eine genetische Diagnostik ein.

Analytik

An unseren akkreditierten, genetischen Laborstandorten
in Freiburg, Jena, Mannheim und Minchen werden Ana-
lysen zu allen bekannten genetischen Erkrankungen
durchgefuhrt. Die modernsten zytogenetischen und mo-
lekulargenetischen Verfahren sind daftr verfligbar. Die
Standorte in Freiburg und Minchen sind zudem staatlich
zugelassene Zentren fur Praimplantationsdiagnostik.

Ein hochqualifiziertes, wissenschaftliches und techni-
sches Personal garantiert eine prazise Analytik, abge-
stimmt auf die jeweilige klinische Fragestellung.

e Klassische Chromosomenanalyse: Uberpriifung
auf numerische und strukturelle Aberrationen
(z.B. Trisomien, Monosomien).

e Array-CGH: Untersuchung des gesamten Genoms
auf kleinere Duplikationen oder Deletionen
(z.B. Mikrodeletionssyndrome).

e Einzelgen-Analyse: gezielte Analyse eines
bestimmten krankheitsursachlichen Gens
(z.B. Stoffwechselerkrankungen wie Glykogenosen).

e Multigenanalyse: parallele Analyse aller Gene, wel-
che mit einem klinischen Bild/einer klinischen Sym-
ptomatik vereinbar sind (z.B. Retinitis pigmentosa).

¢ \Whole Exome-Sequenzierung: Analyse des
gesamten Exoms, sofern das klinische Bild keine
Begrenzung auf bestimmte Gene erlaubt
(z.B. unspezifische geistige Behinderung).

Die bisherige Genehmigungspflicht flir groBe Genana-
lysen/ Exome ist zum 01.01.2021 entfallen.

Bewertung und Befund

Von unserem Team aus erfahrenen Arztinnen/Arzten und
Wissenschaftlerinnen/Wissenschaftlern werden die resul-
tierenden Daten differenziert ausgewertet. Die gefunde-
nen genetischen Varianten werden einer sorgfaltigen
Beurteilung unter Heranziehung der aktuellsten Erkennt-
nisse aus Medizin und Wissenschaft unterzogen.

In einem Befundbericht werden schlieBlich die Ergebnisse
verstandlich zusammengefasst und der Familie im Rah-
men eines personlichen Gespraches erlautert.



