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Was ist ein genetisches 
Testverfahren?  

 

Informationen für Patienten und ihre Familien  



Was ist ein Genetisches Testverfahren?  
 
Im Folgenden finden Sie Informationen über genetische 
Testverfahren, was sie beinhalten und warum man sie machen 
lassen sollte sowie ihren möglichen Nutzen und die damit 
verbundenen Risiken. 
 
Um zu verstehen, was ein genetisches Testverfahren ist, ist es 
hilfreich, zunächst etwas über Gene und Chromosomen zu 
erfahren. 
 

Gene und Chromosomen  
 
Unser Körper besteht aus Millionen von Zellen. Die meisten 
Zellen enthalten den vollständigen Satz unserer Gene, das 
gesamte menschliche Genom. Wir haben Tausende von 
Genen. Gene geben die Anweisungen, die unser Wachstum 
und unsere Körperfunktionen regulieren. Sie sind für viele 
unserer Eigenschaften, wie z.B. die Augenfarbe, Blutgruppe 
oder die Größe verantwortlich. 
 
Die Gene befinden sich als festverdrillte Strukturen, die als 
Chromosomen bezeichnet werden, im Innern des Zellkerns. 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 Sätze von 
je 23 Chromosomen oder 23 Chromosomenpaare haben. Weil 
die Chromosomen aus Genen bestehen, erhalten wir zwei 
Kopien von den meisten Genen, je eine Kopie von jedem 
Elternteil. Das ist der Grund, weshalb wir oft ähnliche 
Eigenschaften wie unsere Eltern haben. Die Chromosomen und 
Gene bestehen aus einer chemischen Substanz, der DNA 
(DNA ist die englische Bezeichnung f¿r 
Desoxyribonukleinsäure). 
 
Manchmal kommt es vor, dass eine Veränderung (Mutation) in 
einer der Kopien eines Gens auftritt, wodurch seine Funktion 

2 

Orphanet  
Frei zugängliche Webseite; dort finden Sie  Informationen zu 
seltenen Erkrankungen, klinischen Studien, Medikamenten und 
links zu Patientengruppen in ganz Europa. 
Web: www.orphanet.de 
 
EuroGentest  
Frei zugängliche Webseite, die Informationen über genetische 
Testverfahren enthält und links zu Patientengruppen in ganz 
Europa bereitstellt.  
Web: www.eurogentest.org  
 
Executive Summary 2006 - Kompetenzzentrum Biowissen-
schaften: Gentests in der Assekuranz - Gesetzgebung 
ww w. m u n i c h re . c o m / d e / p u b l i c a t i o n s / d e f a u l t . a s p x?
publicationLangua 
 
oder bei einem Humangenetischen Universitätsinstitut bzw. 
bei der dortigen Genetischen Beratungsstelle:  
 
h t t p : / / w w w . g f h e v . d e / d e / h o c h s c h u l i n f o r m a t i o n e n /
humangenetische_einrichtungen.php 
 
www.gfhev.de/de/beratungsstellen/beratungsstellen.php 
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Dies ist nur eine kurze Einführung zum Problembereich 
ĂGenetische Testverfahrenñ. Sie finden weitergehende 
Informationen bei:  
 
 

Das Kindernetzwerk  
Web: www. kindernetzwerk.de 
Service-Telefon: (0 60 21) 1 20 30 
 
Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen  
Web: www.achse-online.de 
E-Mail: info@achse-online.de 
Service-Telefon: 0180-5-ACHSE-5 oder 0180-5-22473-5 
 
Deutsche Gesellschaft für Humangenetik e.V.:  
Web: www.gfhev.de 
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beeinträchtigt ist. Eine solche Veränderung kann die Ursache 
einer genetischen Störung oder Erkrankung sein, weil das Gen 
nicht mehr die korrekte Information an den Körper gibt. 
Beispiele für genetische Störungen oder Erkrankungen sind das 
Down Syndrom, die Mukoviszidose (auch Zystische Fibrose 
oder kurz CF genannt) und die Muskeldystrophie Typ 
Duchenne.  
 
Abb.:1 Gene, Chromosomen und DNA  

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
Genetische Testverfahren  
 
Mit Hilfe eines genetischen Testverfahrens kann festgestellt 
werden, ob ein bestimmtes Gen oder Chromosom verändert ist. 
In der Regel handelt es sich dabei um eine Blut- oder 
Gewebeuntersuchung. Die Gründe, warum jemand eine 
genetische Untersuchung durchführen lassen sollte, sind 
vielfältig, einige sind nachfolgend aufgeführt: 
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