Fertility Panel

Genetische Ursachen bei unerfilltem Kinderwunsch

Wann ist das Fertility Panel Sinn sinnvoll?
Wer seit langem vergeblich versucht, eine Familie zu griinden, erlebt
einen enormen psychischen Druck, emotionales Leiden und finanzielle
Belastung. Es ist daher entscheidend, dass die Ursache so frih wie
moglich erkannt wird. Schatzungen zufolge sind bis zu 10 % der Ursachen
fur unfreiwilliger Kinderlosigkeit genetisch bedingt, z. B. durch erbliche
Hormonstérungen.
Bei Verdacht auf eine genetisch bedingte Infertilitdt kann es sinnvoll sein,
den unerfillten Kinderwunsch mittels dem Fertility Panel abzuklaren.
Dafir missen zundchst korperliche Ursachen fiir eine Infertilitat ausge-
schlossen werden:

Primére Ovarialinsuffizienz

Eileiterverschluss

Gebérmutterfehlbildung

Myome, Polypen

Endometriose

PCO-Syndrom

Eingeschrankte Spermienqualitdt oder verminderte
Beweglichkeit der Spermien

Verminderte oder keine Spermienproduktion
Gestorter Transportweg der Spermien

Immunologische Ursachen wie Antikorperbildung gegen
Spermien

Strukturelle Chromosomenabberationen (Diese werden nicht
durch das Fertility Panel abgedeckt, eine zytogenetische
Abklarung ist anzuraten.)
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Welche Gene werden untersucht?
Jedes der folgenden Gen-Sets kann einzeln oder in Kombination mit
anderen Gen-Sets angefordert werden. Die Panels werden kontinuierlich
und nach aktuellem Stand der Wissenschaft erweitert. Die aktuelle
Genanzahl und Gene der Panels finden Sie auf unserer Homepage.
Gen-Sets weibliche Fetilitat:

Priméare und vorzeitige Ovarialinsuffizienz (FER02)

Ovarialdysgenesie und primdre Amenorrhoe (FER03)

Habituelle Abortneigung, Eizellreifungsstérung und embryonaler
Arrest (FER04)

Weibliche Infertilitdt (FER15)

Gen-Sets mannliche Fertilitat:
Azoospermie (FER06, AZF-Deletionsanalyse optional)
Oligozoospermie (FERO7)
Asthenozoospermie (FER14)
Teratozoospermie (FER09)
Oligo-Astheno-Teratozoospermie (FER08)
Mannliche Infertilitat (FER16)

Gen-Sets geschlechtsunabhdngige Fertilitat:
Angeborene Schilddriisenfunktionsstérungen (FER05)

Hypogonadotroper Hypogonadismus mit oder ohne Anosmie,
inkl. Kallmann-Syndrom (FER10)

Hypophyseninsuffizienz (FER11)




lhre Vorteile

Zuséatzlich zur vollumfénglichen Analyse der Gene des angeforderten
Gen-Sets erweitern wir die Analyse im Rahmen einer Differentialdiagnose
um zuséatzliche Gene. Wir berichten hier Varianten unklarer Signifikanz
(ACMG Klasse 3) sowie pathogene und wahrscheinlich pathogene Varianten
(ACMG Klassen 4 und 5) fiir das primdr beauftragte Gen-Set. Bei den Genen,
die aufgrund der Differentialdiagnose untersucht wurden, beschrénken
wir den Befund auf pathogene und wahrscheinlich pathogene Varianten
(ACMG Klassen 4 und 5), die mit der Indikation der/des Ratsuchenden im
Zusammenhang stehen kdnnten.

Das Panel fir Fertilitdt basiert auf CeGaT‘s ExomeXtra®-Anreicherung.
Dadurch kénnen zusatzliche, phdnotypisch in Frage kommende
Gen-Sets anderer CeGaT-Panels, oder einzelne Gene, ohne zusatzliche
Sequenzierung beauftragt werden. Falls Sie ein individuelles Panel
zusammenstellen méchten, kontaktieren Sie uns. Wir unterstitzen Sie
gerne.

Neben dem primaren Diagnostikauftrag kann zusatzlich die Beurteilung
der ACMG-Gene, sowie die Erstellung eines pharmakogenetischen Profils
beauftragt werden.

Welche Methode wird genutzt?

Die Exom-basierte Sequenzierungwird auf unseren Illumina-Plattformen
durchgefihrt. Mittels hausinterner IT-Infrastruktur werden die Daten
bioinformatisch analysiert.

Anschliefend wertet unser Team aus Wissenschaftlerinnen und
Wissenschaftlern sowie Fachdrztinnen und Fachdrzten fiirHumangenetik
die Daten aus und erstellt einen medizinischen Befund.

Die Sensitivitat betragt > 99,9 % fir heterozygote Varianten, die durch-
schnittliche Abdeckung betrégt > 140x

Wie lauft die Untersuchung ab?

Fuihren Sie ein Vorgesprach und eine Probennahme (1-2 ml EDTA-
Blut) durch. Diese Leistungen kdnnen von Ihnen nach GoA
abgerechnet werden.

Fillen Sie das Einsendeformular und die Einverstandniserklérung
nach dem Gendiagnostikgesetz (GenDG) gemeinsam mit Ihrer
Patientin und/oder ihrem Patienten aus.

Senden Sie die Probe zusammen mit dem ausgefillten und
unterschriebenen Einsendeformular an das Zentrum fir
Humangenetik (Paul-Ehrlich-StralRe 23, 72076 Tlbingen). Gerne
schicken wir Ihnen Probenversandboxen zum sicheren Transport
lhrer Probe. Dieser Service kann auf unserer Website angefordert
werden und ist fiir Sie kostenfrei. Mit folgendem QR-Code gelangen
Sie zum entsprechenden Formular:

M Alle Einsendeformulare finden Sie unter folgendem Link:
www.humangenetik-tuebingen.de/downloads

Die Untersuchungsergebnisse werden nach ca. 2-3 Wochen
Bearbeitungszeit den verantwortlichen &rztlichen Kolleginnen
und Kollegen zugesandt.

Gut zu wissen:

Als Gyndkologin oder Gyndkologe kénnen Sie die Analyse im
Rahmen lhrer Qualifikation zur fachgebundenen genetischen
Beratung sowohl fir die weibliche, als auch flr die mannliche
(In-)fertilitat anfordern. Als Urologe ist eine Beauftragung der
mannlichen Infertilitdtsanalyse moglich.

Besteht bei lhrer Patientin und/oder ihrem Partner der Verdacht
auf eine genetisch bedingte Infertilitat, so ist die Leistung Teil der
kassendrztlichen Versorgung.

Abrechnungstechnisch ist eine genetische Anforderung keine
labormedizinische Untersuchung. Obwohl der gleiche
Uberweisungsschein genutzt wird, ist eine genetische
Anforderung daher nicht budgetiert.
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