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Wann ist eine pranatale Trio-Exom . .
Diagnostik sinnvoll? ..

Die meisten Kinder kommen gesund zur Welt und ®
schwere Komplikationen in der Schwangerschaft kommen eher
selten vor. In jeder Schwangerschaft besteht jedoch ein Risiko fur
Fehlbildungen und angeborene Erkrankungen beim ungeborenen
Kind.

Etwa 5-7% aller Neugeborenen in Deutschland weisen
unterschiedliche Fehlbildungen auf, die haufig fruhzeitig im
Rahmen von gynakologischen Vorsorgeuntersuchungen wahrend
der Schwangerschaft erkannt werden, wie Organfehlbildungen
(z.B. Herz oder Gehirn), Wachstumsstorungen oder
Skelettveranderungen.

Ob ein auffalliger Ultraschall eine genetische Ursache hat, kann
nur durch verschiedene genetische Untersuchungen geklart
werden. Eine genetische Untersuchung mit sehr hoher
Aufklarungsrate ist die pranatale Trio-Exom Diagnostik.

Was ist eine prianatale Trio-Exom Diagnostik?

Die pranatale Trio-Exom Diagnostik ist eine genetische
Untersuchung, die beim ungeborenen Kind wahrend der
Schwangerschaft gemacht werden kann. Dabei wird nach
genetischen Veranderungen gesucht, welche die Auffalligkeiten
im Ultraschall erklaren konnten.

»1rio“ bedeutet: Es werden die Gene von drei Personen
untersucht:

& dem ungeborenen Kind
¢ derMutter

** dem Vater

So kann besser erkannt werden, ob eine Verdnderung neu
aufgetreten ist oder von einem Elternteil vererbt wurde.



Wie wird die Untersuchung durchgefiihrt?

Aufklarung und Einverstandnis

< Die Untersuchung ist freiwillig und sollte nur nach
genetischer Beratung in unserer Sprechstunde
erfolgen.

Probenentnahme

< Ungeborenes Kind: Fruchtwasserpunktion
(Amniozentese) oder Plazenta-
Punktion (Chorionzottenbiopsie)

**  Mutter: EDTA-Blutprobe

¢ Vater: EDTA-Blutprobe

Laboranalyse

< Mittels der hochmodernen Next Generation
Sequencing Methode werden die Abschnitte der DNA
untersucht, die fur EiweiBe (Proteine) wichtig sind —
die Gesamtheit dieser Abschnitte wird Exom genannt.
Die Analyse sucht gezielt nach krankheitsrelevanten

Veranderungen.
Auswertung der Laborergebnisse

oo
‘o

< Hochqualifizierte Naturwissenschafterlnnen
vergleichen die Gene des ungeborenen Kindes mit
denen der Eltern.
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So kann besser erkannt werden, ob eine Verdnderung
neu aufgetreten ist oder von einem Elternteil vererbt
wurde.

Erstellung eines medizinischen Befunds
«  Nach 2-3 Wochen liegt der Befund vor.

< Der Befundbericht beinhaltet eine Interpretation der
Laborergebnisse.

Genetische Beratung
< Im Anschluss erhalten Sie eine Beratung durch unsere
hochqualifizierten Arztinnen und Arzte, die mit lhnen
gemeinsam besprechen, was der Befund bedeutet
und welche weiteren Schritte moglich oder notig sind.
«  Sie erhalten Unterstiitzung bei allen wichtigen
Entscheidungen.
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So kénnen die weitere Schwangerschaft, Geburt und
mogliche gezielte Behandlungen des Neugeborenen
frihzeitig und besser geplant werden.



Was muss ich noch wissen?
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« Die pranatale Trio-Exom Diagnostik ist
eine genetische Untersuchung mit *—e
sehr hoher Aufklarungsrate. ._.

< Die Analyse ist schnell. Nach 2-3 —.
Wochen liegt der Befund vor. ®

% Die Kosten der Untersuchung werden [
von den gesetzlichen und den privaten
Krankenkassen iUbernommen.

% Die Analyse unterliegt dem Gendiagnostikgesetz —
lhre Daten sind streng geschutzt.

<+ Ein unauffalliges Ergebnis schlieBt eine Erkrankung
nicht sicher aus.

Wie und wo kann ich einen Termin buchen?

%  Sie konnen sich von Ihrem behandelnden Arzt direkt
zu uns Uberweisen lassen oder auch selbst direkt
einen Termin zur genetischen Beratung mit uns
vereinbaren.

< Wir sind telefonisch erreichbar im Zeitraum
Mo-Fr, 10-12 Uhr.

«  Fiir Terminanfragen nutzen Sie gerne das Termin-

Kontaktformular auf unserer Homepage unter

»Termin buchen*,
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