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Warum ist die
molekulargenetische
Diagnostik bei vererb-
baren Netzhauterkran-
kungen so wichtig?

Eine erblich bedingte Netzhaut- oder Seh-
bahnerkrankung kann eine, mitunter aber
auch sehr viele genetische Ursachen haben.
Das ist beispielsweise bei Retinitis pigmen-
tosa (RP) oder Zapfen-Stabchen-Dystrophie
(ZSD) der Fall. Durch eine diagnostische
genetische Untersuchung kdnnen Sie
Aufschluss Uber die molekulare Ursache
erhalten.

Bei erblich bedingten Netzhauterkrankun-
gen, die auf nur eine Genveranderung
zuruckzufihren sind, wie RP oder ZSD,
kénnen die Ursachen in circa 70 % der Falle
ermittelt werden. Auch das untersuchende
Labor und die angewandte Methode beein-
flusst das Ergebnis.

Ist die zugrundeliegende Genveranderung
bekannt, kann der Betroffene gezielt fir
seine Erkrankung zur Verfiigung stehende
Behandlungs- und Therapieoptionen nutzen.
Die Kenntnis des spezifischen Gendefekts
erhoéht die Chance, an einer Studie teilzu-
nehmen, wenn dies gewunscht ist.

Wichtig ist auch, dass Familienangehorige
eines Betroffenen eine gezielte Untersu-
chung angeboten werden kann, um ihr
Krankheitsrisiko zu ermitteln.



Wer sollte eine Unter-
suchung durchfiuhren?

Wenn Sie bereits eine klinische Diagnose
einer erblichen Netzhauterkrankung erhalten
haben, kdnnen Sie eine genetische Unter-
suchung durchflihren lassen. Wurde Ihnen
eine molekulargenetische Untersuchung zur
Diagnostik empfohlen, entscheiden nur Sie,
ob diese durchgefltihrt wird.

Allerdings kann man das Wissen um das Er-
gebnis einer molekulargenetischen Diagnostik
nie mehr rickgangig machen. Insbesondere
Menschen, die nicht erkrankt sind, sollten sich
genau Uberlegen, ob sie wissen méchten,
dass sie erkranken kénnten. Nicht jeder, der
einen genetischen Defekt tragt, erkrankt
auch. Nutzen und Gefahren des Ergebnisses
einer molekulargenetischen Diagnostik sind
immer grundlich abzuwagen.

Wenn Sie noch keine
gesicherte Diagnose haben,
z. B. Angehoriger sind, ist
eine Beratung beim Human-

genetiker ein sinnvoller
erster Schritt.
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Blutproben im Probensténder

Vorteile einer
molekulargenetischen
Untersuchung:

Sie kann eine klinische Verdachtsdiagnose
absichern.

Sie ist Voraussetzung fur eine Prognose;
diese hat gegebenenfalls Einfluss auf die
weitere Lebensplanung.

Je nach genetisch gesicherter Diagnose
kdnnen die Betroffenen von einer gezielten
medizinischen Betreuung und Behandlung
profitieren.

Viele klinische Studien/Gentherapien
setzen voraus, dass man die individuelle
Genveranderung kennt.

Nur ein genetischer Befund kann klaren,
wie die Krankheit vererbt wird. Das ist
wichtig, um Risiken flr Verwandte oder
(zukUnftige) Kinder zu kennen.



5 Schritte zum
molekulargenetischen
Befund:

1

Gehen Sie zum zur Arzt*in/
Augenarzt*in oder Humangenetiker
(Liste der Humangenetiker online
unter www.pro-retina.de)

Ihr Arzt/Ihre Arztin klért Sie tiber
Méglichkeiten, Chancen und Risiken
einer genetischen Untersuchung auf.
Eine unterschriebene Einverstand-
niserklarung, den Aufklarungsbogen
und den Uberweisungsschein
~Muster 10” sendet der Arzt/die
Arztin an ein gendiagnostisches
Labor. Das Budget des Arztes wird
nicht belastet.

(Details unter www.pro-retina.de).

Die Blutabnahme und das Einsenden
der Probe an das Labor erfolgt durch
den Arzt/die Arztin.

Gegebenenfalls nimmt das Labor zur
Kostenlibernahme der Krankenkasse
mit Ihnen Kontakt auf.

Das Ergebnis wird dem Arzt/
der Arztin, der die Untersuchung
angeordnet hat, zugestellt.

Die Erlauterung der Ergebnisse
muss durch einen Facharzt/eine
Facharztin fir Humangenetik
erfolgen.


https://www.pro-retina.de/
https://www.pro-retina.de/

Weitere Informationen
rund um die Genetik

finden Sie in der PRO RETINA-Broschlre
~Genetik und Vererbung”. Diese vermittelt
einen Uberblick Gber Vererbungsformen,
Gendiagnostik und Therapiestudien der
erblichen Netzhauterkrankungen.

Weitere Infos auBerdem auf
www.kenne-dein-gen.de

Das Patientenregister
der PRO RETINA

Um die Forschung flr Therapien zu verbes-
sern, haben wir ein kostenloses Patienten-
register eingerichtet. Dieses Register soll
Patientinnen und Patienten den Zugang zu
klinischen Studien erleichtern und Forschen-
den bei der Rekrutierung von Patientinnen
und Patienten helfen.

Mit der Registrierung im PRO RETINA-
Patientenregister kdnnen Sie die Chancen
erhohen, an klinischen Studien zur Therapie-
findung bei Netzhauterkrankungen teilzu-
nehmen.
www.pro-retina.de/patientenregister


https://www.kenne-dein-gen.de
https://www.pro-retina.de/patientenregister
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