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Aortenaneurysma, Aortendissektion und/oder Marfan-Syndrom

Arztinformation fiir ein humangenetisches Gutachten

Ein thorakales Aortenaneurysma und/oder eine Aortendissektion ist mit und ohne dem Kli-
nischen Vollbild eines Marfan-Syndroms haufig durch eine Mutation im Fibrillin-Gen
(FBN1) oder im TGF3R1-Gen verursacht. Es handelt sich dann um eine autosomal domi-
nante Erkrankung, die mit einer Wahrscheinlichkeit von 50% an die Nachkommen vererbt
wird.

Durch eine molekulargenetische Analyse beider Krankheitsgene kann bei betroffenen Pa-
tienten haufig die Ursache identifiziert werden. Ist eine Mutation bekannt, so kann bei Fa-
milienangehorigen die Veranlagung zu der Erkrankung durch eine einfache Untersuchung
nachgewiesen bzw. ausgeschlossen werden.

Ihre Patientin/lhr Patient ist an einem thorakalen Aortenaneurysma/Aortendissektion
mit/ohne Marfan-Syndrom erkrankt. Da sich die Erkrankung haufig ohne jegliche Klini-
schen Vorzeichen akut manifestiert, empfehlen wir eine molekulargenetische Abklarung
und bei positivem Befund die genetische Untersuchung aller Familienmitglieder ersten
Grades, wobei hier eine fachhumangenetische Beratung vorgeschaltet sein muss.

Die genetische Untersuchung mit humangenetischem Gutachten sowie eine damit ver-
bundene genetische Beratung sind freiwillig. Kein Patient und kein Familienmitglied kann
dazu gendtigt oder Uberredet werden.

Wenn lhre Patientin/lhr Patient mit einer molekulargenetischen Untersuchung einverstan-
den ist, dann kénnen Sie dies folgendermalien veranlassen:

1) Ausflllen des Uberweisungsscheins 6 mit der Angabe ,Humangenetische Untersu-
chung/Gutachten®

2) Ausfullen der Anforderung mit Einverstandnis der Patientin/des Patienten bzw. des ge-
setzlichen Vertreters.

3) Abnahme von EDTA-Blut (rotes Blutbildrohrchen) und sofortiges Einsenden (ohne
Zentrifugation/ ungekuhlt) an die Humangenetik der Ruhr-Universitat Bochum.

4) Nach Eingang des Befundes bei Ihnen besteht die Moglichkeit der humangenetischen
Beratung an der Humangenetik der Ruhr-Universitat.

5) Erst bei einem positiven Nachweis einer Mutation ist eine genetische Untersuchung der
Familienangehdorigen sinnvoll bzw. moglich, hier muss die fachhumangenetische Beratung
vor der Blutabnahme erfolgen.
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