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Genetische Beratung 
Genetische Beratung ist ein Kommunikationsprozess, der sich mit menschlichen 
Problemen befasst, die mit dem Auftreten oder dem Risiko des Auftretens einer 
genetischen Erkrankung in einer Familie verknüpft sind. Dieser Prozess umfasst 
den Versuch einer oder mehrerer entsprechend ausgebildeter Personen, dem 
Individuum oder der Familie zu helfen:  

 
die medizinischen Fakten einschließlich der Diagnose, des mutmaßlichen Verlaufs und der zur Verfügung 
stehenden Behandlung zu erfassen,  

 
den erblichen Anteil der Erkrankung und das Wiederholungsrisiko für bestimmte Verwandte zu begreifen,  

 
die verschiedenen Möglichkeiten, mit dem Wiederholungsrisiko umzugehen, prä- und postnatale 
Diagnosemöglichkeiten zu bedenken,  

 
eine eigenständige Entscheidung zu treffen, die ihrem Risiko, ihren familiären Zielen, ihren ethischen und 
religiösen Wertvorstellungen entspricht und in Übereinstimmung mit dieser Entscheidung zu handeln und  

 
sich so gut wie möglich auf die Behinderung des betroffenen Familienmitgliedes und / oder auf ein 
Wiederholungsrisiko einzustellen.  
 
alle humangenetischen Laboruntersuchungen (z.B. Chromosomenanalysen; DNA-Untersuchungen)dienen 
der genetischen Beratung. 
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Chorea Huntington 
neurodegenerative Erkrankung 

• Häufigkeit: 1:10.000 
• Symptomatik: unkontrollierbare Bewegungsstörungen der 

Extremitäten, des Stamms, des Gesichts 
dementieller Abbau 

     Sprech- und Schluckstörungen 
     Gewichtsverlust 
     Pflegebedürftigkeit 
• Beginn: Gipfel 30.-50. Lebensjahr, gelegentlich früher oder später 
• Dauer: 10-20 Jahre 
• Therapie: symptomatisch 
• Tod infolge von Herz- Kreislauferkrankungen, Infektionen, Marasmus 
 
• Vererbung: autosomal dominant, 50%iges Risiko für Nachkommen 
• Ursache: Vermehrung eines CAG Motifs  im Huntingtin Gen auf >39 

(Normbereich bis 35, 35-39Graubereich) 
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Chorea Huntington 
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Großmutter (III,1) an CH erkrankt 
Enkelin (I,1) wünscht eine prädiktive Diagnostik 
Mutter (II,1) möchte ihren Status nicht wissen 
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Großvater (IV,2) an CH  
verstorben,Sohn (III,2) und  

Enkel (II,1) möchten  
keine prädiktive Diagnostik, 
Enkel wünscht pränatale  

Trophektodermbiopsie 
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 Chorea Huntington 
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Creutzfeldt - Jakob Erkrankung 
(genetisch bedingt) 

• Häufigkeit: 1:1.000.000 
• Symptomatik: Demenz, psychiatrische Symptome 
     Ataxie, Myoklonien, Muskelschwäche, Spastik, Chorea 
     Dysarthrie 

Anfälle 
schlaganfallähnliche Episoden 

• Beginn: 30.-50. (-80.) Lebensjahr 
• Dauer: wenige Monate bis einige Jahre (ca. 5 Jahre) 
• Therapie: symptomatisch 
• Tod infolge von Infektionen, Herz- Kreislaufversagen 

 
• Vererbung: autosomal dominant, Wiederholungsrisiko für 

Nachkommen 50% 
• Ursache: Mutationen im PRNP Gen (p.Asp208His, modifizierender 

Polymorphismus in Codon 129; Met/Val) 
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Creutzfeldt-Jakob Erkrankung 
 
Schwester (III,3), 2 Tanten  
(II,4, II,5), Cousine (III,8) 
an CFJ verstorben, III,1 und IV,1 
wünschen prädiktive Diagnostik 
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Erblicher Brust- und Eierstockkrebs 
- 5-10 % der Brustkrebsfälle sind erblich 
 
- typisch für die erbliche Form:   

- mehrere Betroffene in der Familie 
- früheres Erkrankungsalter 

 
 

 
- autosomal-dominanter Erbgang – Nachkommen haben 50 %-iges Risiko 

das Gen mit der Mutation zu vererben 
 
- bei einer vererbten Mutation in einem der Brustkrebsgene besteht ein 

Risiko von 60-80 % bis zum 80. Lebensjahr an einem Brustkrebs zu 
erkranken 

 
- Kriterien zur Durchführung einer molekulargenetischen Analyse der 

Brustkrebsgene bei einer Indexpatientin 
 
 

 

Wikipedia.de 

Keine Mutation 

Keine 
Mutation 

Keine 
Mutation 
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Ein Stammbaum einer Familie mit dem erblichen Brust- und 
Eierstockkrebs 
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I/1     an Brustkrebs verstorben 
II/5    an beidseitigem Brustkrebs verstorben 
III/3   Prostatakrebs 
III/4   Bauchspeicheldrüsenkrebs mit 66 J 
III/10 Ratsuchende mit Brustkrebs (BK) und Eierstockskrebs (OK)  
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Mutation im BRCA1-Gen 
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Eine (weitere) Familie mit einem erblichen Brust- und Eierstockkrebs 

I/1     an Brustkrebs verstorben 
II/5    an beidseitigem Brustkrebs verstorben 
III/3   Prostatakrebs  
III/4   Bauchspeicheldrüsenkrebs 
III/7   Prostatakrebs mit 67 J 
III/10 Brustkrebs und Eierstockskrebs 
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Ein Paar (beide sind 30 Jahre alt) kamen zur genetischen Beratung. Die Frau hatte 3 Fehlgeburten (9., 13. und 
15. Schwangerschaftswoche), kein lebendes Kind. Über eventuelle Fehlbildungen der Feten ist nichts bekannt. 
Endokrinologische, gynäkologische und andere klinische Untersuchungen ergaben bei dem Paar unauffällige 
Ergebnisse. Es war die Frage, ob genetische Ursachen für die Aborte verantwortlich sein können.  

Bei allen Paaren mit habituellen Aborten muss man einen Stammbaum über mindestens 3 Generationen 
erstellen. Bei allen Paaren mit 2 oder mehr ungeklärten Fehlgeburten sind CHROMOSOMENANALYSEN 
notwendig. 

Genetische Beratung 2004 

• • • 

• • • • 
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- Habituelle Aborte finden sich bei 1-3% aller Frauen im reproduktionsfähigen Alter 

- Bei etwa 7% aller Paare mit habituellen Aborten, findet man strukturelle 
Chromosomenaberrationen bei einem der beiden Partner. Daher führen wir Chromosomenana-
lysen bei allen Paaren durch, die 2 oder mehr Aborte haben, deren Ursachen ungeklärt sind.   

- Wir haben bei dem Paar Chromosomenanalysen durchgeführt und erhielten bei der Frau den 
unauffälligen Karyotyp 46,XX, aber eine balancierte, reziproke Translokation bei ihrem Mann 
(46,XY,t(1;18)(p22p11.2) 

Karyotype 

 
46,XY,t(1;18)(p22p11.2) 

(eigene Darstellung – Institut für Humangenetik) 
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- Es kann davon ausgegangen werden, dass diese balancierte, reziproke Translokation   
(1/18) die Ursache für die Aborte ist. Warum? 

- Segregation der Chromosomen bei balancierter, reziproker Translokation:  

Unbalanced translocation 

Gameten 

Zygote 

Meiose 

Befruchtung durch  
eine normale Gamete 

Normal Balancierter  
Träger 

Partielle Trisomie  

Partielle Monosomie 

Partielle Monosomie 

Partielle Trisomie  

Unbalancierte Translokation 

(eigene Darstellung – Institut für Humangenetik) 
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Genetische Beratung 2004, 2007, 2011 

Ein Paar (beide sind 30 Jahre alt) kamen zur genetischen Beratung. Die Frau hatte 3 Aborte (9., 13. und 15. 
Schwangerschaftswoche), kein lebendes Kind. Über eventuelle Fehlbildungen der Feten ist nichts bekannt. 
Endokrinologische, gynäkologische und andere klinische Untersuchungen ergaben unauffällige Ergebnisse. Es 
war die Frage, ob genetische Ursachen für die Aborte verantwortlich sein können.  

Bei allen Paaren mit habituellen Aborten muss man einen Stammbaum über mindestens 3 Generationen 
erstellen.  

• • • 

• • • • 
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Ein Paar (beide sind 30 Jahre alt) kamen zur genetischen Beratung. Die Frau hatte 3 Aborte (9., 13. und 15. 
Schwangerschaftswoche), kein lebendes Kind. Über eventuelle Fehlbildungen der Feten ist nichts bekannt. 
Endokrinologische, gynäkologische und andere klinische Untersuchungen ergaben unauffällige Ergebnisse. Es war 
die Frage, ob genetische Ursachen für die Aborte verantwortlich sein können.  

Bei allen Paaren mit habituellen Aborten muss man einen Stammbaum über mindestens 3 Generationen 
erstellen.  
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