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austauschen koénnen.

AVon der Patientenorganisation

Informationen bekommen, das war sehr hilfreich. Es ist auch gut
Zu wissen, dass sie ein paar Tage in der Woche auch bis spat
abends aktiv sind, wenn man will kann man sie anrufen und mit
ihnen am Telefon reden, oder sie schicken einem Sachen mit

der Post , arbeiten mit ABchgeen?d

Fragiles X-Syndrom)
Weitergehende Informationen finden Sie unter:

Deutsche Gesellschaft fur Humangenetik (GfH) http://
www.gfhev.de

European Society of Human Genetics: (ESHG) http://
www.eshg.org

Orphanet http://www.orpha.net/de

Alle Namen in dieser Information wurden aus Grinden des
Datenschutzes der Interviewpartner gel6scht.

Diese Information wurde von The Genetic Interest Group (GIG)
zusammengestellt.

Ubersetzung: Prof. Dr. R. Peter Nippert
Juni 2009

Dieser Text wurde mit Unterstlitzung von EuroGentest angefertigt, ein vom
EU-FP6 gefordertes Network of Excellence, Kontrakt Nr: E 512148
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Untersuchung auf
Anlagetragerschaft

Informationen fur Patienten und ihre Familien



Untersuchung auf Anlagetragerschaft

Diese Information richtet sich an Personen, die vor der
Entscheidung stehen, eine Untersuchung auf
Anlagetragerschaft durchfuhren zu lassen und diejenigen, die
eine solche Untersuchung bereits hinter sich haben. Sie soll
Ihnen noch einmal verdeutlichen, was es bedeutet, ein
AAnl agetra2ageri zu sein bzw. wi
Anlagetrager sind. Dartber hinaus enthélt sie Informationen, wie
Sie im Alltagsleben mit Ihrem Untersuchungsergebnis praktisch
und emotional umgehen kénnen. Ein Grof3teil dieser
Informationen stammt aus Gespréachen mit Personen, die eine
Anlagetrageruntersuchung haben durchfihren lassen. Wir
hoffen, Sie werden fir Sie nutzlich sein.

A. Was bedeutet AAnl agetrager

Um zu verstehen, was ein Anlagetrager ist, sollte man wissen,
was Gene und Chromosomen sind.

Gene und Chromosomen

Unser Koérper besteht aus Millionen von Zellen. Die meisten
Zellenenthalten den vollstandigen Satz unserer Gene, das
gesamte menschliche Genom. Wir haben Tausende von Genen.
Gene geben die Anweisungen, die unser Wachstum und unsere
Kdrperfunktionen regulieren. Sie sind fir viele unserer
Eigenschaften, wie z.B. die Augenfarbe, Blutgruppe oder die
Grole verantwortlich.

Die Gene befinden sich als festverdrillte Strukturen im Innern
des Zellkerns. Sie werden als Chromosomen bezeichnet. In der
Regel haben wir in den meisten Zellen 46 Chromosomen. Wir
erben die Chromosomen von unseren Eltern, jeweils 23 von
unserer Mutter und unserem Vater, sodass wir zwei Satze von je
23 Chromosomen oder 23 Chromosomenpaare haben. Weil die
Chromosomen aus Genen bestehen, erhalten wir zwei Kopien
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schu(Makoviszidose (Zystische
einem betroffenen Kind)

Es kann hilfreich sein, auf die Informationen zuriickzugreifen, die
Ihnen Ihre(r) Facharztin (-arzt) fir Humangenetik gegeben hat,
um anderen Familienmitgliedern zu erklaren, was es bedeutet,
Anlagetrdger zu sein und um zu verdeutlichen, dass die
Anlagetragerschaft ausschlief3lich per Zufall entsteht.

Quellen sozialer Unterstitzung

Facharzte und 7 arztinnen fir Humangenetik und Vertreter
anderer Gesundheitsberufe (z.B. Berater und Psychologen)
haben Erfahrung damit, Ratsuchenden im Gesprach bei der
Bewaéltigung emotionaler Reaktionen auf Ergebnisse von
Anlagetragerschaftsuntersuchungen zu helfen. Sie sind auch
eine gute Quelle fur Informationen und Hilfe.

nMei ne Gespr2ache mi t
mich wieder aufgerichtet, denn davor hatte ich keine Ahnung,
dass es so was wie CVS oder Amniozentese gab, deshalb war
es einfach gut, dass mir ein(e) Facharzt (-arztin) die
verschiedenen Optionen erklarte; es hat mir sehr
gehol (f eAnliaget rSdchsebrkrankung)a y

Manche Menschen finden es auch hilfreich, mit einer
Patientenorganisation Kontakt aufzunehmen.
Patientenorganisationen bieten Informationen
Uber die praktischen und emotionalen
Aspekte der Anlagetragerschaft. Viele haben
eigene Webseiten und unterhalten
telefonische Informations- und
Beratungsdienste.  Sie koénnen auch oft jﬁ
Menschen und Familien miteinander in%
Kontakt bringen, die sich in vergleichbarer

Lage befinden. Sie unterhalten nicht selten 25
Chat-Foren, wo sich die Mitglieder per e-mail

A

Fi

[ Facharztel
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sie sich untersuchen lassen konnen, wenn sie wollen; jetzt
konnen sie sich entscheiden. Es ist jedenfalls fur sie von Nutzen,
wenn sie Kindef{ Muklbhemnswoldlosre. Anl

Fur manche Menschen ist es eine positive Erfahrung, diese
Information mit anderen Familienmitgliedern zu teilen. Es kann
Familien wieder enger zusammenfihren und
Familienangehorige kdnnen einander auch gut unterstiitzen. Bei
anderen wiederum ist die Mitteilung dieser
Untersuchungsergebnisse an Familienmitglieder aulRRerst
schwierig und die damit verbundenen Erfahrungen kdnnen
erschwerend und belastend sein.

A Ma n f¢hilt si ch, al s ob ma n
Zukunftserwartungen in jemandes Familie zerstort und das hat

mich sehr betroffen gemacht, denn als Schwiegertochter mochte

ma n SO et was nat ¢r | i(cH® mowvpehri m
Anlagetragerin)

Insbesondere fiur Grol3eltern scheint es besonders schwierig zu
sein, damit fertig zu werden. Anscheinend kdnnen sie nicht
verkraften, dass die Genmutation mdglicherweise bereits von
ihnen weitergegeben worden ist. Es ist daher auch oft zu
beobachten, dass Grofieltern Schuldgefiihle entwickeln, weil sie
es als ein Verschulden ihrerseits empfinden, das Gen
weitergegeben zu haben. Das sind Reaktionen, mit denen Sie
rechnen mussen.

i Mei ne uUdterhidlt esich mit meinem Kindermadchen und

sie sagte schlicht Aal so, von n
Sie schob das einfach weg und sa
I n di e Famil i e ( Arndiamggee trriaggea n m.
Syndrom)

echt am Boden z
aSchau, Sso was p

NnSi e war
und i ch

dar ¢ber
sagt e:

3

von den meisten Genen, je eine Kopie von jedem Elternteil. Das
ist der Grund weshalb wir oft ahnliche Eigenschaften wie unsere
Eltern haben. Die Chromosomen und Gene bestehen aus einer
chemischen Substanz, der DNA (DNA ist die Abklrzung der
englischen Bezeichnung fur Desoxyribonukleinséure).

"~ Chromosomen -

' 23 Paare

ein Chromosom
besteht aus Genen

Gene bestehen aus DNA~ E:%;\

© Clinical Skills Ltd

Veranderungen in  Genen oder Chromosomen werden
Mutationen genannt. Wir alle tragen eine ganze Anzahl davon.
Da wir aber von den meisten Genen zwei Kopien besitzen,
werden die Aufgaben des verdnderten Gens durch dessen
unveranderte Kopie voll iGbernommen und Fehler ausgeglichen.
Als Anlagetrager(in) haben Sie deshalb selbst die Stérung nicht;
Sie besitzen jedoch eine veranderte Kopie eines Genes auf
einem der Chromosomen eines Chromosomenpaares. lhre
Gesundheit ist durch lhre Anlagetragerschaft in der Regel nicht
beeintrachtigt. Sie koénnte Ihnen aber dennoch Probleme
bereiten, weil sie eventuell dazu fihren kann, dass lhre Kinder
eine genetisch bedingte Stérung bekommen kénnen.
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Wann kann lhre Anlagetragerschaft dazu fihren, dass lhre
Kinder eine genetisch bedingte Stérung bekommen?

Es gibt drei Bedingungen unter denen lhre Anlagetragerschaft
dazu fuhren kann, dass ein Kind von Ihnen von der
Stérungbetroffen sein kann:

1. Autosomal -rezessive Stérungen

Bei diesen Stérungen besteht fur die Kinder nur dann ein Risiko,
die jeweilige genetisch bedingte Stérung zu bekommen, wenn
beide Eltern eine Mutation im gleichen Gen fir die gleiche
Stérung haben. Wenn das der Fall ist, dann besteht fir jedes
Ihrer Kinder eine Wahrscheinlichkeit von 25% (1:4), eine Kopie
der Mutation von jedem Elternteil Ubertragen zu bekommen und
damit betroffen zu sein. Haufig vorkommende Stérungen, die auf
diese Weise Ubertragen werden, sind unter anderen
Mukoviszidose (Zystische Fibrose), Sichelzellandmie, -
Thalassamie und die Tay-Sachs-Erkrankung. Weitergehende
Informationen dartber koénnen Sie im Informationsblatt
Awutosomal -rezessiver Erbgang i f i nden .

2. X-gekoppelte genetisch bedingte Stérungen
Fur diese Storungen gilt: Im Falle der Anlagetragerschaft einer
Frau besteht fur deren S6hne eine Wahrscheinlichkeit von 50%
(1:2), von der St°rung betroffen

Wenn ein Mann mit einer X-gekoppelten genetisch bedingten
Stérung eine Tochter hat, so wird ihr immer die Mutation
Ubertragen, somit werden alle seine Tdchter auch immer
Anlagetragerinnen sein, im Gegensatz zu seinen Sohnen. Die
Sohne kdnnen nie die Mutation von ihm tbertragen bekommen.
Weitergehende Informationen Uber diesen Sachverhalt finden
Sie i m | nf o XgekdppekbenEsbgdng fit A

H&aufig vorkommende Storungen, die auf diese Weise Ubertragen
werden sind: Fragiles X-Syndrom, Muskeldystrophie Typ
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da durch, und das ni mm{Partmer @rler Ze i

Hamophilie Anlagetragerin)

n Wa s mi ¢ h betrifft, S 0 verur sa
zwischen uns, es betrifft Fragen beziglich zukunftiger Kinder,

aber ich kann ziemlich gut mit dem Umstand umgehen, dass

Alison Anlagetragerin ist. Man weil3, es ist so, wie es ist, man
kann es ni cfEheémaremr neiiner Anl a
Fragiles-X-Syndrom)

Es ist aber auch mdoglich, dass der Anlagetragerstatus
Spannungen und Belastungen in der Beziehung verursacht.
Manchmal missen die Partner Probleme diskutieren, die fir sie
sehr schwierig und belastend sind.

Al ch gl aube, ich kann mit Vieler
beeintrachtigt zu haben, den man wirklich liebt, das war ein
schreckliches Gefuhl. Das war fur mich schlimmer, als selbst
damit ferti@Amrluaguetrrdiegemi n H2 mopt

Andere Familienmitglieder

Wenn Sie erfahren, dass Sie Anlagetrager(in) sind, sollten Sie
das mit den anderen Mitgliedern lhrer Familie besprechen. Damit
diese die Madglichkeit bekommen, zu entscheiden, ob sie
ebenfalls ihr Blut untersuchen lassen, um zu erfahren, ob auch
sie Anlagetrager(innen) sind. Au3erdem kann diese Information
wichtig sein, um andere Familienmitglieder zu diagnostizieren.
Diese Information ware insbesondere fur die Familienmitglieder
von Wichtigkeit, die zukinftig Kinder bekommen moéchten. Es
bleibt aber Ihre personliche Entscheidung, ob Sie das Ergebnis
Ihrer Anlagetragerschaftsuntersuchung lhren Familienmitgliedern
mitteilen. lhre Untersuchungsergebnisse werden in jedem Fall
nur mit lhrem Einverstdndnis lhren Familienmitgliedern zur
Verfligung gestellt.

~

ANun wissen si e, dass es in unse
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selbst diese Vorwirfe. Wenn Sie auch diese Gefuhle entwickelt
haben, sollten Sie diese mit einer(m) Facharztin(-arzt) fur
Humangenetik besprechen. Machen Sie sich stets klar, die
Verteilung der Gene erfolgt zuféllig. Sie haben keine Schuld an
einer Genmutation. Es hat sich in der Vergangenheit gezeigt,
dass im Allgemeinen solche Gefuhle mit der Zeit immer
schwécher werden.

Al ch habe keineswegs das
etwa meinen Mann oder gar meinen Sohn hintergangen hétte,
weil ich ihm offenbar etwas Ubertragen habe, mit dem er sich
nun damit far den Rest seines Lebens herumschlagen
mu s gFragilesX-Syndr om Anl agetrager.

Wenn Sie herausfinden, dass Sie Anlagetrager(in) sind und Sie
haben Kinder, dann besteht auch dann, wenn diese nicht direkt
betroffen sind, die Moglichkeit, dass sie dennoch Anlagetrager
sind. Es ware wichtig, dass Sie diesen Sachverhalt mit Ihren
Kindern besprechen, wenn sie dafur in einem entsprechenden
Alter sind. Manche Eltern glauben, dass dieser Zeitpunkt dann
gekommen ist, wenn sie glauben, ihr Kind sei alt genug, um zu
verstehen. Andere wiederum finden, dass es dann soweit ist,
wenn ihre Kinder beginnen, dauerhafte Beziehungen
einzugehen. Das Alter, zu dem ein junger Mensch
Anlagetragerschaftsuntersuchungen durchfiihren lassen kann,
variiert, aber in jedem Fall muss er oder sie die Entscheidung
selbst treffen kdnnen.

Die Beziehung zum Partner

Das Wissen um den eigenen Anlagetragerstatus kann sich auf
Ihre Partnerbeziehung auswirken. Manche Partner bringt es
naher zusammen, und sie unterstitzen sich gegenseitig.

il ch musst e ei nfach
betroffen. Man muss einfach zuhdren und dartiber reden, einfach
da sein und unterstitzen. Es gibt keine Lésung, also muss man

Gef ¢ hl

ver suchen,

Duchenne und Hamophilie.

3. Strukturelle Chromosomenstdrungen

Wenn eine Person Trager einer strukturellen
Chromosomenstdérung ist (etwa einer balancierten
chromosomalen Translokation), dann besteht ein erhohtes
Risiko, dass im Falle einer Schwangerschaft eine Fehlgeburt
auftritt, oder dass das Kind mit einer Korper- und
Lernbehinderung geboren wird. Dazu finden Sie weitere
Informationen in den Informationsblattern
Chromosomenstdrungen und Chromosomale
Translokationen .

Kann es sein, dass ich ein(e) Anlagetrager(in) bin?

Es gibt eine ganze Reihe von Bedingungen, die dafur sprechen
kénnen, dass Sie eventuell ein erhdhtes Risiko haben, ein(e)
Anlagetrager(in) fir eine bestimmte genetisch bedingte Stérung
oder eine strukturelle

T € wenn jemand in | hr errezésavai
Stoérung, eine X-gekoppelte genetisch bedingte Stérung
oder eine strukturelle Chromosomenstérung hat.

T é wenn jemand in Il hrer
dass er(sie) ein(e) Anlagetrager(in) fir eine bestimmte
rezessive Storung, eine X-gekoppelte genetisch bedingte
Storung oder eine strukturelle Chromosomenstorung ist.

M1 é we nn Si e ein Ki nd -rapasdivene i

Stérung, einer X-gekoppelten genetisch bedingten
Storung oder einer strukturellen Chromosomenstérung
haben.

T é wenn Sie von einer besti
sind, bei der die Anlagetragerschaft fir eine bestimmte
genetisch bedingte Storung héaufiger auftritt. Beispiele
dafir sind: Sichelzellanamie bei Personen mit afro-
karibischer Abkunft, [3-Thalassamie bei Personen mit
mediterraner Abkunft und die Tay-Sachs-Erkrankung bei
Personen, die von Ashkenasi Juden abstammen. Diese

Chr omosom

Fami



Storungen treten haufiger in diesen ethnischen Gruppen

auf, sind aber nicht auf sie beschrankt.
Selbst wenn keine der genannten Bedingungen auf Sie zutrifft,
sollten Sie Uberlegen, ob Sie eine Untersuchung auf
Anlagetragerschaft durchfiihren lassen, falls Ihr(e) Partner(in)
weil3, dass er oder sie Anlagetrager fur eine bestimmte rezessive
genetisch bedingte Storung ist. In diesem Fall kbnnen Sie mit
Hilfe der Untersuchungsergebnisse einschatzen, ob lhre
zukunftigen Kinder ein erhohtes Risiko fur die entsprechende
Stérung haben werden.

Wie kann ich herausfinden, ob ich Anlagetrager(in) bin?

Falls Sie vermuten, dass Sie moglicherweise Anlagetrager(in)
fur eine bestimmte genetisch bedingte Stdérung sind, sollten Sie
mit lhrem Hausarzt dartiber reden. lhr Hausarzt kann Sie dann
zu einem Facharzt fir Humangenetik oder einer Genetischen
Beratungsstelle eines Humangenetischen Instituts Gberweisen.
Der Facharzt fir Humangenetik wird Ihnen dann Fragen zu lhrer
Familie stellen, und ob genetisch bedingten Stérungen in Ihrer
Familie aufgetreten sind. Er wird mit Ihnen dartber reden, was
es heildt, Anlagetrager(in) zu sein und welche Konsequenzen
das Wissen um den Anlagetragerstatus mit sich bringt. Dabei ist
es wichtig, sich immer bewusst zu sein, dass eine Untersuchung
auf Anlagetragerschaft Ihr personlicher, absolut freiwilliger
Entschluss ist. i Sie brauchen sich keinesfalls

genotigt zu fuhlen, die Untersuchung

durchfuhren zu lassen, wenn Sie nicht davon

Uberzeugt sind, dass das Ergebnis fur Sie von

Nutzen ist.

Wenn Sie sich entschliefl3en, die Untersuchung
auf Anlagetragerschaft vornehmen zu lassen,
und der Facharzt fur Humangenetik ebenfalls
der Ansicht ist, dass ein Grund fur die
Untersuchung vorliegt, wird man lhnen eine
solche Anlagetragerschaftsuntersuchung
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lassen, um zu erfahren, ob Ihr Kind das veréanderte Gen
Ubertragen bekommen hat (Préanatal Diagnose (PD)). Daflr
finden Sie weitere Informationen in den Informationsblattern
Amniozentese und CVS. Wenn Sie der Ansicht sind, dass die
PD fur Sie eine Option sein konnte, dann sollten Sie mit lhrem
Arzt darUber reden, ob eine solche Untersuchung fir die
Storung, wegen der Sie sich Sorgen machen, zur Verfliigung
steht. Es ware von groRter Wichtigkeit, dass Sie diese
MalRnahme mdglichst vor Eintritt der Schwangerschaft
vornehmen lieBen, weil im Labor manchmal Aufbereitungen der
Proben vorgenommen werden mussen, die mehrere Monate
dauern kénnen. Wenn Sie beabsichtigen, die Pranatal Diagnose
(PD) in Anspruch zu nehmen,
Gedanken machen, was Sie machen wuirden, falls der Fotus
eine genetisch bedingte Storung hat und dartber, wie Sie zu
einem Schwangerschaftsabbruch stehen.

DarUber hinaus haben Sie weitere Optionen, z. B. Adoption,
assistierte Empfangnis mit Hilfe einer Ei- oder Samenspende
oder den Verzicht auf Kinder.

AfDas Gute an der Genetischen
habe, welche Alternativen es fur mich gab. Wenn man weitere
Kinder haben will, dann gibt es verschiedene Wege, die man
daf ¢r e i ns c h (Makpwsnidosk dZystisch@ Fibrose)
Anlagetragerin mit einem betroffenen Kind)

Was tun, wenn Sie bereits Kinder haben?

Manche Eltern, die bereits ein Kind mit einer genetisch
bedingten Stdérung haben, berichten, dass sie Schuldgefuhle
entwickelten, als sie von ihrer Anlagetragerschaft erfuhren, weil
sie dem Kind die genetisch bedingte Stérung tbertragen haben.
Dieses Gefuhl ist vollig naturlich. Mutter von Jungen mit einer X-
gekoppelten Stérung sagen manchmal, dass sie das Gefuhl
hatten, ihre mannlichen Partner gaben ihnen die Schuld daran,
das verédnderte Gen Ubertragen zu haben, oder sie machen sich
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