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Warum gibt es die PGS5.box?

Warum bewusste Entscheidungen die besseren Entscheidungen sind

In unseren Genen stecken Antworten auf
viele Fragen zu unserer Gesundheit. ,Das
ist bei mir Veranlagung”, sagen wir oft und
beziehen uns dabei auf Dinge, die wir in der
Familie beobachten konnten, oder von de-
nen wir einfach glauben, dass sie in unserer
Erbinformation zu finden sind. Doch auf Ver-
mutungen hin lassen sich keine fundierten
Entscheidungen treffen, keine Therapien ab-
stimmen. Anders als die Generationen vor
uns, die sich mit vagen Annahmen begntgen
mussten, haben wir heute jedoch die Chance,
Wissen zu erlangen. Zwar ist der genetische
Code noch immer nicht in seiner ganzen Be-
deutung erforscht, doch auch punktuelle
Untersuchungen ausgewahlter genetischer
Varianten bringen Erkenntnisse, die fur die
individuelle Gesundheit von groB3em Nutzen
sein kénnen.

Diese Untersuchungen sind nicht nur in Aus-
nahmefallen zuganglich - jeder, der mehr
Uber sich wissen mochte, der Medikamente

nimmt, Wert auf Gesundheitsvorsorge legt
oder eine Familie plant, hat heute die Mog-
lichkeit, sich selbst besser kennenzulernen
und die Reaktionen seines Korpers besser
zu verstehen. Wissen zu kdnnen, was man in
sich tragt und daraufhin mit Hilfe eines Arztes
zu entscheiden, was der eigenen Gesundheit
nUtzt, ist ein groBes Privileg unserer Zeit. Fur
die PGS.box haben wir diesen Vorteil mit ei-
ner weiteren Errungenschaft des Fortschritts
kombiniert: Der Digitalisierung von Daten, die
jedem ermaglicht, einen umfangreichen Ein-
blick in die eigenen Untersuchungsergebnisse
zu bekommen. So selbstverstandlich, wie
die meisten von uns heute einen Computer
bedienen, genauso selbstverstandlich sollte
jeder Interessierte heute wissen k&nnen,
worauf er bei der personlichen Vorsorge und
Therapie achten kann. Genau dafir gibt es die
PGS.box. Nicht fur mehr, aber auch nicht fur
weniger.
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Was bietet die PGS.box?

Was PGS bedeutet und welche Leistungen damit verbunden sind

Die Abkirzung PGS steht fur
nal genomics services”. Drei Begriffe,
die deutlich machen, dass es sich um
eine individuelle Genuntersuchung han-
delt, zu der eine ausfuhrliche Aufbereitung
der gewonnenen Informationen gehort.
Medizin und Informationstechnologie arbei-
ten dabei Hand in Hand. Je nach dem, fur
welche PGS.box Sie sich entschieden haben,
werden bestimmte, ausgewahlte Genva-rian-
ten im Labor von Diagnosticum - Zentrum fur
Humangenetik untersucht. PGS.complete ist
dabei die Box, mit der die umfangreichsten
Ergebnisse zu erwarten sind. Doch auch mit
ihr werden nicht alle denkbaren Varianten un-
tersucht. PGS konzentriert sich auf die Analy-
se von Genen, die
e eine Bedeutung fur den Familiennachwuchs
haben kénnen, wenn der andere Elternteil
ebenfalls eine solche Variante in dem
selben Gen tragt
® wichtig sind, wenn es darum geht, vorsorg-
lich zu handeln oder eine Therapie zu
optimieren.

,PEerso-

Es dreht sich also alles um einen wissen-
schaftlich belegbaren Nutzen. Unwissen-
schaftliche Aussagen, etwa zu Genvarianten
und Diaten, mit denen Sie angeblich schneller
Korpergewicht verlieren kénnen, werden Sie
in den Auswertungen |hrer PGS.box nicht
finden.

Genvarianten, die beim Betreffenden auf die
Veranlagung fur eine schwere unbehandelbare
Krankheit hinweisen, werden in der PGS.box
nicht untersucht. Dies gilt auch fur Genvari-
anten, die einen Einfluss auf die Entstehung
von Krebserkrankungen haben, zum Beispiel
den erblich bedingten Brustkrebs. Hier kann
Gewissheit zusatzlich hilfreich sein. Allerdings
sollten diese Untersuchungen im Rahmen ei-
ner intensiven medizinischen Betreuung statt-
finden. Ein Grund, weshalb wir Analysen mit
diesem Schwerpunkt nicht Gber PGS anbieten,
sondern ausschlieBlich als Bestandteil einer
personlichen Beratung im Diagnosticum -
Zentrum fUr Humangenetik.
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Besonders geeignet sind die Geninforma-
tionen, die Sie mit der PGS.box bekommen,
dagegen fUr drei Bereiche:

Medikamentenwirkung & Therapie

Was dem einen nutzt, kann bei dem anderen
véllig wirkungslos sein. Gene haben einen
Einfluss darauf, wie Medikamente wirken und
vertragen werden. Viele der verantwortlichen
Genvarianten sind heute bekannt. Eine indivi-
duelle Therapie, die optimal abgestimmt ist
und unerwinschte Wirkungen reduziert, kann
so heute schon Realitat sein.

Kinderwunsch & Schwangerschaft

Selbst wenn beide Elternteile gesund sind,
konnen sie Anlagen in sich tragen, die bei
ihren Kindern zu einer schweren Krankheit
fuhren. Durch eine Gendiagnostik kénnen El-
tern frihzeitig fur die Gesundheit ihres Kindes
vorsorgen. Auch lasst sich so die Neigung zur

Thrombose erkennen - es sind besondere
MaBnahmen vor und in der Schwangerschaft
moglich, die Mutter und Kind dann davor
schitzen.

Vorsorge & Ernahrung

Jeder tragt die Veranlagung fur Krankheiten
und Unvertraglichkeiten in sich. Das mussen
nicht immer schwere Erkrankungen sein -
auch wie wir etwa auf unsere Erndhrung
reagieren, kann genetisch beeinflusst sein.
Eine Genanalyse kann zu einem ,Aha-Effekt”
fuhren und helfen, die Weichen fur mehr Wohl-
befinden zu stellen.



Medikamentenwirkung

& Therapie

Warum die PGS.box dazu beitragen kann,

Medikamente besser zu dosieren

Wenn wir ein Medikament nehmen, dauert es
eine Weile, bis eine Wirkung eintritt. Denn der
Wirkstoff muss erst an die Stelle des Kdrpers
gelangen, an der er seinen Dienst tun kann.
Doch manchmal kommt er nie dort an, der
Korper hat ihn dann bereits vorher verstoff-
wechselt. Das Medikament kann nicht wirken.
Andererseits ist es méglich, dass Inhaltsstoffe
eine sehr viel heftigere Wirkung entfalten als
gewdlnscht. Die Tabletten, die bei dem einen
hilfreich sind, kénnen bei einem anderen den
Effekt eines Giftes haben - mit schwerwie-
genden Folgen. Im einen Fall wirde man die
Dosis erhohen, im anderen verringern bzw.
jeweils eine alternative Arznei wahlen. Beides
ist nur moglich, wenn man um die individu-

i Krebs-Medikamente

%Bei einer so schwerwiegenden Erkrankung
wie Krebs sollte die Wirkmdglichkeit des Me-
dikaments unbedingt gesichert sein. Vom
i Wirkstoff Tamoxifen, der bei Brustkrebs

elle Medikamentenvertraglichkeit wei3. Eine
extreme Reaktion (bzw. Nichtreaktion) auf
Medikamente ist Ubrigens keinesfalls selten:
Wissenschaftliche Untersuchungen belegen,
dass nur 25-60% auf gangige Wirkstoffe so
reagieren wie im Sinne der Dosierungsemp-
fehlung gedacht. Der Forschungsbereich der
Pharmakogenetik hat sich deshalb genau auf
diese Phdnomene spezialisiert. In der PGS.
box werden die Erkenntnisse dieser For-
schung fur jedermann nutzbar gemacht.

Eine abgeschwachte oder verstarkte Medika-
mentenwirkung kann sehr folgenreich sein.

Zum Beispiel:

haufig Verwendung findet, ist bekannt, dass
er genetisch bedingt unter Umstanden nicht
optimal wirken kann. i

Medikamente bei Herz-Kreislauf-Erkrankungen

Sie sind in der Regel lebenswichtig, zum Bei-
spiel nach Herzinfarkten oder dem Einsetzen
ivon Stents. Umso entscheidender ist es,
dass die entsprechenden Medikamente auch
die richtige Wirkung entfalten. Bei zahlreichen

Wirkstoffen wie z.B. Clopidogrel weil3 man,%
dass ein vergleichsweise hoher Prozentsatz
der Patienten (bis zu 30%) nicht wie ge—%
winscht auf den Wirkstoff anspricht. :



Schmerzmittel

Typisches Beispiel: Der Wirkstoff Codein, der
i vielfach auch als Hustenstiller eingesetzt
¢ wird. Bei Personen, die sehr stark auf das Me-
dikament reagieren, kann Codein toxisch wir-
ken, also Uberaus gefahrlich sein. Bei anderen
dagegen bleibt Codein nahezu wirkungslos.

1 Bei Menschen mit Genvarianten fur einen LiS ' 2
ultraschnellen CYP2D6-Stoffwechsel- [ ] ! N
status entstehen bei Codein-Einnahme A — [
sehr schnell toxische Mengen an M_
Morphin im Kérper. II

2,3 Genetische Diagnostik und Beratung
liefern wichtige Informationen und
ermdglichen es, die richtigen Therapie- o

entscheidungen zu Dosis oder Alterna-

tivmedikation zu treffen. [ 53 x [ )
.5 v A

4  Eine reduzierte Dosierung hilft, uner-
wdnschte Arzneimittelwirkungen zu
vermeiden.

Fur all diese Beispiele gilt, dass der behan- Die Liste der Medikamente und Wirkstoffe,

delnde Arzt Alternativen finden kann - bei denen man die ,zustandigen” Gene kennt,
vorausgesetzt, er weil3, dass die ersten Mittel ist lang. In einer eigenen Datenbank, dem
der Wahl nicht wie gewunscht wirken. pharma.sensor haben wir eine Ubersicht zu-

sammengestellt. Sie finden sie unter pgsbox.
de/pharma-sensor.

Worum geht es?

® Mehr Wissen Uber die ganz personliche Medikamentenvertraglichkeit

@ Optimierung der Therapie durch individuelle Anpassung der Medikation in Absprache mit
dem behandelnden Arzt

® Vermeidung unnétiger Risiken durch unerwinschte Medikamentenwirkung

® Vermeidung wirkungsloser Medikamenteneinnahme

® Unterstitzung des behandelnden Arztes mit neuesten wissenschaftlich gesicherten
Erkenntnissen

Worum geht es nicht?
® Ersatz fur eine arztliche Beratung und Therapie



Kinderwunsch

& Schwangerschaft

Wie man Risiken fir die Schwangerschaft entdecken

und verringern kann

Wer eine Familie plant, winscht sich nichts
sehnlicher, als ein gesundes Kind zu bekom-
men. Dabei gilt es auch, Risiken wahrend der
Schwangerschaft zu vermeiden. Oft ist je-
doch nicht bekannt, dass es fur Mutter und
Kind gefahrlich sein kann, wenn bei der Mut-
ter eine erhohte Neigung zu Thrombose vor-
liegt. FUr diese Veranlagung ist unter anderem
eine Genvariante verantwortlich - durch einen
Test mit PGS wird sie erkannt und das Risiko
kann durch einfache GegenmaBnahmen (ein
blutverdinnendes Medikament) deutlich re-
duziert werden.

AuBerdem ist es sinnvoll, schon bei der Pla-
nung einer Familie einen Blick auf die Gene
zu werfen. Auch wenn die kinftigen Eltern
gesund sind, kdnnen sie Trager einer Genva-
riante sein, die bei ihrem Kind moglicherweise
zu einer schweren Erkrankung fuhrt. Durch

einen Test kdnnen beide Partner ihre Familie
bewusster planen und gegebenenfalls sehr
frihzeitig reagieren, um das Risiko einer Er-
krankung des Kindes oder die Schwere der
Auspragung zu reduzieren. Eine genetische
Beratung zu dem Testergebnis ware dann
der nachste Schritt, bei der in personlichen
Gesprachen Fragen beantwortet und Mog-
lichkeiten besprochen werden. Andererseits
kann es zu groBer Beruhigung fihren, wenn
etwa einer der Partner erfahrt, dass er keine
Krankheit verursachende Gen-variante in sich
tragt, obwohl es in seiner Familie gehauft zu
einer bestimmten Erkrankung gekommen ist.

Dies sind typische Beispiele, wie die Familien-
planung und Schwangerschaft von genetisch
bedingten Faktoren beeinflusst werden kon-
nen:

Veranlagung zur Thrombose (Thrombophilie)

Bei einer Thrombophilie besteht ein erhoh-
i tes Risiko fur spontane Fehlgeburten. Fir
éetwa 25% der Schwangeren mit Schwan-
gerschaftskomplikationen lassen sich Blutge-
i rinnungsstorungen nachweisen. Frauen, die
bereits Fehlgeburten hatten oder von Throm-

bosen in der Familie wissen, kdnnen mit PGS
mehr erfahren. Ihr Arzt kann dann gegebenen-
falls ein Medikament verordnen, das Throm-
bosen verhindert - und so fur Sicherheit far
das Ungeborene und fiir die Mutter sorgen.




i Fruktoseintoleranz

Bei einer erblich bedingten Fruktoseintole-
ranz kann Fruchtzucker bereits im Sduglings-
alter nicht vertragen werden. Die Folgen sind
Durchfall, aber auch Entwicklungsstérungen
i sowie eine Schadigung der Leber. Was ge-
i meinhin als Beikost fir Babys ab dem 4. Mo-
nat gilt, die populdren Glaschen mit piriertem
i Obst, ist in diesem Fall tabu.

1 Anlagetrdger einer Verdnderung im
ALDOB-Gen haben eine 25 % Wahr-
scheinlichkeit, Nachkommen mit heredi-
tdrer Fruktoseintoleranz zu bekommen.

2,3 Genetische Diagnostik und Beratung lie-
fern wichtige Informationen und ermég-
lichen es, die richtigen Entscheidungen
zum Wohl des Kindes zu treffen.

4 Bei Einhaltung einer besonderen
Fruktose-freien Dicit tritt eine schnelle
und nachhaltige Besserung der Symp-
tome ein.

i Mukoviszidose

Etwa 3 Millionen Deutsche tragen heute eine
éGenvariante in sich, die fur diese schwere
i Stoffwechselerkrankung  verantwortlich ist.
Im ungunstigsten Fall, also wenn der Partner
%ebenfalls Anlagetrager ist und beide Part-
i ner die Variante vererben, erkrankt das Kind.

Worum geht es?

Mukoviszidose ist ursachlich fir ernste Funk-
tionsstorungen zahlreicher Organe und nicht
heilbar. Betroffene haben eine deutlich redu-
zierte Lebenserwartung. Bei entsprech-ender
Veranlagung beider Partner wird eine gene—i
tische Beratung empfohlen. H

e Vermeidung unndtiger Risiken in der Schwangerschaft z.B. durch Thrombose
® Bewusste Vorbereitung auf eine Schwangerschaft durch das Abklaren genetischer Risiken
@ Bei Bedarf Schaffung einer Basis fur eine persdnliche genetische Beratung im Sinne der

Gesundheit des Kindes

Worum geht es nicht?

® Medizinisch irrelevante Prognosen oder wissenschaftlich nicht haltbare Behauptungen, etwa
zur Vorhersage bestimmter Eigenschaften eines Kindes
® Einflussnahme auf die ,genetische Ausstattung” des Nachwuchses im Sinne eines ,Wunsch-

kindes” oder ,perfekten Designer-Babys”



Vorsorge & Erndhrung

Was die PGS.box tun kann, damit wir uns besser ernghren

und wohler fihlen

Es gibt allgemeingiltige Erkenntnisse daru-
ber, was gut fur uns ist und was nicht.
Und doch erfreuen sich Menschen bester
Gesundheit, die ,ungesund” leben. Ande-
re achten dagegen sehr auf sich und leiden
doch unter Beschwerden. Wir sind nicht
alle gleich - und um genau zu wissen, was
wir brauchen, welche Erndhrung uns nutzt,
missen wir erst einmal unseren Kérper be-
fragen. Damit vermeiden wir, dass wir in be-
ster Absicht das Falsche tun. So kann etwa
die Einnahme eines frei verfigbaren Eisen-

i Thromboseneigung

§Sitzende Tatigkeit, Langstreckenflige, Ein-
nahme der ,Pille”, eine Operation - es gibt
viele Grinde, genauer hinzusehen, was eine
mogliche Neigung zu Thrombose betrifft.

préparates - beliebt besonders bei Sportler-
innen - durchaus gefahrlich sein, wenn der
Korper zu stark Eisen speichert. Die gute
Milch, die wir wegen des Calciums gern trin-
ken, kann bei uns Beschwerden verursachen,
weil wir eine Milchzuckerunvertraglichkeit ha-
ben. Solche und viele andere individuelle Ei-
genarten und Dispositionen kann man heute
an den Genen ablesen.

Hier sehen Sie einige Beispiele, wie vorsor-
gerelevante Faktoren genetisch beeinflusst
sein kdnnen:

Sie ist auch genetisch zu erkennen - mit§
entsprechenden vorbeugenden MaBnahmen :
|@sst sich das Risiko dann stark verringern.

Storungen im Folsdurestoffwechsel

Folsaure zahlt zu den B-Vitaminen - und zu
den wichtigsten essentiellen Nahrstoffen.
Eine angeborene Genvariante kann fir einen
Mangel an Folsaure in den Zellen sorgen.
Mudigkeit, Verdauungsbeschwerden, Herz-,
Kreislauferkrankungen und viele andere Sym-

ptome kénnen die Folge sein. Eine genetische
Untersuchung bringt Klarheit - auf den erhoh-
ten Bedarf kann durch Zugabe von speziellen :
Zubereitungsformen von Folsaure reagiert
werden. :



i Laktoseintoleranz (Milchzuckerunvertraglichkeit)

Jeder siebte Mensch mitteleuropaischer Her-
{ kunft vertragt als Erwachsener Milchprodukte
Eschlecht, Der daftur verantwortliche Enzym-
mangel ist in vielen Fallen genetisch bedingt.

Da es unterschiedlich starke Auspragungen
der Milchzuckerunvertraglichkeit gibt und die
Beschwerden nicht unmittelbar auftreten,
werden Symptome wie Bldhungen, Durchfall,
Ubelkeit und Véllegefihl oft nicht richtig zuge-
ordnet. Ein Gentest bestatigt moglicherweise

1 Verdnderungen im LCT-Gen kénnen zur
Laktoseintoleranz fihren.

2 Genetische Diagnostik kann diese Ver-
mutung bestdtigen.

3 Bezdglich der Ernéhrung oder einer
Supplementierung des fehlenden
Enzyms Laktase kénnen so die richtigen
Entscheidungen getroffen werden.

Worum geht es?

eine Vermutung. Danach hilft es, die Ernah-
rung umzustellen oder das fehlende Enzym
einfach gezielt zu den Mahlzeiten einzuneh-
men. :

® Mehr Wissen Uber persénliche Bedurfnisse und Reaktionen auf Nahrungsmittel

o Empfehlungen fir Nahrungserganzung oder gezielte Ernghrung

e Erkenntnisse Uber individuelle Dispositionen in Bezug auf die Lebensweise oder
Medikamenteneinnahme mit der Mdglichkeit, diese gezielt zu beeinflussen

Worum geht es nicht?

® Ersatz fur arztliche Vorsorgeuntersuchungen

® Aussagen zu schweren oder nicht behandelbaren Krankheiten wie etwa Krebs oder

Alzheimer-Erkrankung

® Unwissenschaftliche Aussagen, z.B. zu Genvarianten mit angeblicher Bedeutung fir

Gewichtsabnahme (,Gendigten”)

® Untersuchung von sogenannten ,SNPs”, die nur fur wissenschaftliche Untersuchungen
groBer Patientengruppen (GWAS, ,genomewide association studies”) interessant sind,
aber keine fur den Einzelnen relevanten Informationen liefern



So funktioniert die PGS.box

Wie die PGS.box funktioniert und was sie so sicher macht

Schnell und einfach - so wird’s gemacht:

@ Die Probenentnahme

Zur Analyse der personlichen Geninforma-
tionen wird eine Blutprobe entnommen. Vor
der Blutentnahme kénnen Sie ganz normal
Essen und Trinken. Auch eine Medikamen-
teneinnahme hat keinen Einfluss auf das
Analyseergebnis.

® Der Versand

Nun schicken Sie Ihre Probe im vorgefertig-
ten Versandbeutel in das Labor von
Diagnosticum Zentrum fur Humangenetik.

© Die Laboranalyse

Auf Ihrem Probenréhrchen ist ein Barcode
aufgedruckt. Mit seiner Hilfe wird die Probe
im Labor registriert, die folgenden Arbeits-

schritte und Ergebnisse werden automa-
tisch eindeutig zugeordnet. Nun wird die
DNA aus der Probe gewonnen und die ge-
netischen Varianten, die mit der jeweiligen
PGS.box getestet werden sollen, analy-
siert.

@ Die Ergebnisse

Die Resultate missenjetzt nurnoch die Qua-
litdtskontrollen erfolgreich durchlaufen-
dann kénnen Sie in Ihrem PGS.account auf
my.pgsbox.de bereitgestellt werden. Fur ein
erstes Login in lhren Account stehen Benut-
zername und Passwort aus Ihrer PGS.box
zur Verfigung. AuBerdem finden Sie dort
den gene.key. Er enthalt ein Sicherheitszer-



Mit der PGS.box bekommen Sie Zugang zu wichtigen Informationen Gber lhre Gene.
In einer PGS.box sind folgende Komponenten enthalten:

e Blutentnahme-Rohrchen

e Versand-Rohrchen zum Schutz der Blutprobe

e Sicherheitsbeutel fir die Verpackung der Blutprobe

® Versandtasche mit Adress-Aufkleber und Frankierung

® Zugangsdaten (Benutzername und Passwort)

® gene.key zur zusatzlichen Absicherung lhrer Ergebnisse im PGS.account

my.pgsbox.de

tifikat. Damit ist er eine zusatzliche Moglich-
keit, den Account zu sichern. Der gene.key
ist besonders dann hilfreich, wenn man einer
weiteren Person, etwa dem Arzt, einmal die
Zugangsdaten Uberlassen hat und den
Account spater wieder ,abschlieBen” will.
Ist der Account mit dem gene.key gesichert,
genligen Benutzername und Passwort allein
nicht mehr um den Account einzusehen.

© Der gene.card-Browser

Alle Ergebnisse in lhrem PGS.account auf
my.pgsbox.de sind in einzelnen gene.cards
aufbereitet, das sind separat anwahlbare
Profile der untersuchten Gene. Der gene.card-

Browser bietet lhnen eine interaktive Moég-
lichkeit, sich diese gene.cards im PGS.account
anzeigen zu lassen. Hier kénnen Sie ganz
nach Interesse filtern, so dass Sie Fakten, die
Ihnen besonders wichtig sind, als erstes se-
hen. Mit dem gene.card-Browser kénnen Sie
je nach Bedarf in Ihrem Ergebnis stobern oder
Details gezielt abrufen.



Der PGS.account

In Ihrem PGS.account ist alles Wesentliche fur Sie markiert

lhr Benutzerkonto

In Ihrem personlichen Account auf my.pgsbox.
de finden Sie alle Angaben zu lhrer Probe.
Unter Befundberichte finden Sie lhre individu-
ellen klinischen Gutachten, und Sie haben die
Madglichkeit, weitere gezielte Gutachten zur
Wirksamkeit und Vertraglichkeit von Medika-
menten anzufordern. Von hier aus kommen

Sie auch zum gene.card-Browser, mit dem Sie
die Fille der Ergebnisse Ubersichtlich filtern
koénnen. AuBerdem gelangen Sie zum pharma.
sensor, mit dem Sie lhre Ergebnisse auf be-
stimmte Medikamente hin Uberprifen konnen.

_—
prom i
Mein Profil Befundberichte  gene.card pharma.sensor  Kontakt
BROWSER
Ubersicht Ooersic
fi hte Status
mmmmm.:::mmpmu‘m i
Analyze sinsehen und herunteriaden.
Formulare
=) —
gene.cards
9 4 =k
Verfagung gestellz.
pharma.sensor

Probe: Bluiprobe
M. der Probe: 100003610
£ lingan weate Ergabnisse fir lhre Probe vor.

Miz dem pharma.senser kaanen Medikamante darauf Goerprifs
warden, ob und welthe Cane in einem Zusammenhang mit
Medikimentenwirkungen

Sehen.
Statusmeldungen Nachrichten
Art der At der Frobe:

=5 &
Formulare Einstellungen
Diciioas im POF- Sprache, E-Mail, Passwart
Format, 2 6. das zu iner
Blutentnahme oder das Formular zur
Eimmilligungsarklarung zur genetischen
Untersuchung.

. O] B




Der gene.card-Browser

Mit Hilfe des gene.card-Browser konnen Sie durch Ihre Ergebnisse ,bléttern”:

Filter fur Ergebnisse, Filter fur Ergebnisse
die bei Einnahme im Sinne des Carrier- Filter fur
von Medikamenten Status vorsorgerelevante
bedeutsam sind. (Vererbung). Ergebnisse.

Favoriten: Sortieren
Sie lhre Ergebnisse

nach den Aussagen,
die Ihnen besonders
wichtig sind.

© beachienswerte Variante
o kennzeichnet Kategorie
2 gehortnicht zu hrem Analyseergebris

gene.card Filter

Bezeichnung Gen

[ Pharmakogenetik (25)
I pravention 24)
atus & Kinderwunsch (18)

Sitiges Zuischenprodukt im AlkohorMetabolismus.

Beachtenswerte Vari-
anten: Sehen Sie mit
einem Klick, welche

cve06
Beicy

. [ Entgitung Fremdstaffe & Umweltstoffe 5)
[ Therapie von HIV-infektion (5)
[ Hormonelle Kontrazeptiva, Hormonersatzthe fapie (3)

Einnahme von Tetzabenazin bei Chorea Huntington.

Srejobrizse fesandas e
wichtig sein kénnten. Do

Detaillierte und individu-
elle Sortiermaglichkei-
ten des Ergebnisses.

Beim Klick auf die einzelnen Gen-Varianten erhalten Sie eine detaillierte Ubersicht:

Hier erfahren Sie mehr . ,{Moglch;T Akt|on§n
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Fragen & Antworten

Einige der wichtigsten Fragen und Antworten zur Nutzung der PGS.box

Wo kann ich meine Ergebnisse einsehen?

Ilhre Ergebnisse sind in lhrem personlichen
Account gespeichert. Um sie einzusehen,
geben Sie die Adresse my.pgsbox.de in Ih-
ren Browser ein. Dann konnen Sie die Zu-
gangsdaten (Benutzernamen und Passwort)

Wer hat Zugriff auf meine Daten?

Ihre Daten sind anonym mit dem Nutzerpor-
tal verbunden. Es gibt keine Informationen in
Ihrem Account, die eine Zuordnung zu lhrer
Person erlauben. Und nattrlich kann er nur
von demjenigen eingesehen werden, der |h-

Wie kann ich meinen Account sichern?

Grundsatzlich ist Ihr personlicher Account
auf my.pgsbox.de bereits durch die Anony-
misierung und lhren Benutzernamen plus
Passwort gesichert. Mit dem gene.key kon-

eingeben, die lhnen mit lhrer PGS.box zuge-
sandt wurden. Einen zusammenfassenden
arztlichen Befund kénnen Sie aus lhrem Ac-
count als PDF herunterladen und ausdrucken.

ren Benutzernamen und |hr Passwort kennt.
Wenn Sie mochten, kénnen Sie den Zugang
zusatzlich mit dem gene.key ,abschlieBen”,
ein Zugriff kann so nur mit ihm erfolgen.

nen Sie den Zugang zusatzlich schitzen - |hr
Account lasst sich dann ohne den gene.key
nicht mehr einsehen, Benutzername und
Passwort gentigen nicht.

Was passiert mit meiner Probe nach der Untersuchung?

Was mit |hrer Probe geschieht, bestimmen
Sie. Auf Ihren Wunsch wird sie vernichtet —
oder aber aufbewahrt. Letzteres kann im

Hinblick auf ein Upgrade zu einer weiteren
Untersuchung sinnvoll sein, die so zu einem
verglnstigten Preis erfolgen kann.



Wie kann mein Arzt Einblick in meinen Account bekommen?

Am Einfachsten ist es, Sie gewdhren dem
Arzt vor Ort Einblick, in dem Sie sich mit Be-
nutzernamen und Passwort einloggen. Oder
Sie teilen ihm lhre Login-Daten mit. Wenn

Sie mochten, konnen Sie den Account spater
zusatzlich mit dem gene.key sichern, so dass
Benutzername und Passwort nicht mehr ge-
nidgen um sich einzuloggen.

Erfahre ich in den Ergebnissen, wie gro3 die Wahrscheinlichkeit ist,
dass ich an Krebs oder anderen schweren Krankheiten erkranke?

Die Untersuchungen der verschiedenen PGS.
boxen sind darauf ausgerichtet, einen unmit-
telbaren Nutzen zu bieten, der Ihnen hilft, Ihr
Leben durch mehr Wissen zu verbessern. So
kénnen auch einige Krankheiten vermieden
werden. Im Fall von Krebserkrankungen oder
unbehandelbaren Krankheiten ist jedoch eine
intensive personliche, medizinische Beglei-
tung unabdingbar. Eine solche leisten wir

ausschlieBlich im Rahmen einer genetischen
Beratung. Deshalb ist die Untersuchung zu
diesen Krankheiten nicht Bestandteil des
PGS.box-Angebots. Sollten Sie dazu Fragen
haben, wenden Sie sich bitte an unsere tele-
fonische Beratung:

069-5308437-0. Wir helfen Ihnen gerne
weiter und vermitteln Sie gegebenenfalls an
arztliche Kollegen.

Was unterscheidet Diagnosticum Zentrum fir Humangenetik von ande-
ren Anbietern fiir Gentests z.B. in den USA?

Als ambulantes klinisches Institut nimmt das
Diagnosticum Zentrum fur Humangenetik an
der medizinischen Krankenversorgung teil. Im
Vordergrund steht deshalb immer der medizi-
nische Nutzen fur den Einzelnen. Deshalb fo-
kussiert das Zentrum fur Humangenetik sich
auf die Untersuchung medizinisch relevanter
Gene mit dem Ziel, Uber eine Handlungs-

empfehlung das Leben und die Gesundheit
des Interessenten zu verbessern. Unwissen-
schaftliche Aussagen z.B. zu angeblichen
Genvarianten und Didten, um damit angeblich
schneller Kérpergewicht verlieren zu kénnen,
werden Sie beim Diagnosticum Zentrum fur
Humangenetik nicht finden.

Weitere Antworten auf haufige Fragen zur PGS.box finden Sie unter:

pgsbox.de/fag-overview



Wissenswertes Uber Genetik

Mit Hilfe der Wissenschaft lernen wir uns besser zu verstehen.

Stick fur Stuck

DNA, Gene, Chromosomen - oft werden
diese Begriffe synonym gebraucht. Chromo-
somen sind die 46 ,Packchen”, in denen die
DNA in jeder Korperzelle vorliegt. Als Gene
bezeichnet man die Abschnitte der DNA, die
besondere Bauplane beinhalten - die Bau-
plane fur alle Bestandteile unseres Kdrpers.
Denn Gene enthalten die Anleitung zur Her-
stellung von Proteinen, die wiederum unzahli-
ge Funktionen erfillen, um uns so ,aufzubau-
en”, wie wir sind.

Tritt ein Gen in einer veranderten Form auf,
kann das auch eine Anderung des Bauplans
fur die Proteine bewirken. Bei solchen Gen-
veranderungen spricht man auch von Muta-
tionen. Damit ist keine Wertung verbunden,
eine Genmutation ist nicht per se ,gut” oder
,schlecht”. Sie kann spontan auftreten oder
vererbt worden sein. Eine Erklarung, wie es
zu solchen Genvarianten kommt, ist eine

kleine Ungenauigkeit im Kopiervorgang von
Erbinformation: Wenn neue Zellen entstehen,
muss die komplette Information kopiert wer-
den, um sie damit auszustatten. Dabei han-
delt es sich immerhin um 20.000 bis 25.000
Gene. Wird die Vorlage eines ,Original-Gens”
nicht exakt getroffen, entsteht eine Variante,
die auch weitervererbt werden kann.

Genvarianten fihren auch zu einem individu-
ellen Genotyp, der fur die unterschiedliche
Auspragung von Merkmalen, den Phanotyp,
verantwortlich ist. Man darf allerdings nicht
vergessen, dass auch Umweltfaktoren eine
Rolle fur den Phanotyp spielen. Das beste
Beispiel hierfur ist die Kérpergrofe - fur das
optimale Wachstum muss auch die Erndhrung
stimmen, niemand ist genetisch auf eine be-
stimmte GroBe vorprogrammiert.
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Von vielen Genen ist heute bekannt, welche
Funktionen sie haben und was eine Variante
bewirken kann, etwa in Bezug auf die

Wirksamkeit von Medikamenten. Und auch,
was das Risiko zur Vererbung von Krank-
heiten betrifft. FUr die Weitergabe an die
nachste Generation ist es wichtig zu wissen,
ob das Merkmal dominant vererbt wird (dann
genugt es, wenn nur eine Genkopie auf einem
Chromosom eines Chromosomenpaares be-
troffen ist) oder rezessiv (das Merkmal muss
auf beiden Genkopien eines Chromosomen-
paars vorhanden sein). Und naturlich spielt
eine Rolle, ob der Partner die Veranlagung
ebenfalls in sich trégt. In einem Gentest von

beiden Partnern wird all das sichtbar.

Auch wenn noch viele Fragen in der Gen-
forschung ungeklart sind, etwa die exakten
Funktionen der einzelnen Proteine oder die
Bedeutung verschiedener DNA-Abschnitte,
so kann man dennoch sagen, dass Gendia-
gnostik heute entscheidend dazu beitragen
kann, das Wohlbefinden von Menschen zu
verbessern und Leiden zu vermeiden.




Die genetische Beratung

Eine genetische Beratung gibt weitere Informationen und

Entscheidungshilfen

Nicht immer kann die PGS.box Antworten auf
alle Fragen liefern. Manche Fragestellungen
sind so komplex, dass ein ausfuhrliches Ge-
sprach hilfreich ist. In einer genetischen Be-
ratung kénnen daruber hinaus auch solche
Themen erortert werden, die Gber die Mog-
lichkeiten einer online basierten Informations-
dienstleistung hinaus gehen, zum Beispiel die
Mdglichkeit eines Tests zur Risikoabwagung
von Brustkrebs. Grundsatzlich kénnen alle
Ratsuchenden unsere genetische Beratung in
Anspruch nehmen. Als Facharzte fur Human-
genetik erfullen wir selbstverstandlich alle Vo-
raussetzungen, wie sie auch im Rahmen des
Gendiagnostikgesetzes beschrieben sind.

Besonders geeignet ist eine genetische

Beratung fur alle,

e die selbst, deren Partner oder Familien-
angehorige von einer erblich bedingten
Krankheit betroffen sind oder bei denen
eine solche vermutet wird, z.B.: erbliche
Formen von Brustkrebs, Dickdarmkrebs,
Schilddrisenkrebs und von Diabetes mel-
litus.

e die ein Kind mit einer erblich bedingten Er-
krankung oder Fehlbildung, z.B. Mukoviszi-
dose, Phenylketonurie, Trisomie 21, haben

und sich weitere Kinder winschen.

o die zum Zeitpunkt der Geburt ihres Kindes
35 Jahre und &lter sind und bei denen Kin-
derwunsch oder eine Schwangerschaft be-
stehen.

e die sich Uber Grenzen und Maglichkeiten ei-
ner vorgeburtlichen Diagnostik informieren
mochten.

e die wahrend oder vor einer Schwanger-
schaft duBeren, maoglicherweise schadi-
genden Faktoren, wie Chemikalien, In-
fektionen, Medikamenten oder Strahlen,
ausgesetzt gewesen sind.

o die selbst oder deren Partner an Fertili-
tatsstorungen leiden oder bei unerfilltem
Kinderwunsch und geplanter Sterilitdtsbe-
handlung.

e beidenen wiederholt Fehlgeburten unklarer
Ursache aufgetreten sind.

e die mit ihrem Partner verwandt sind.

Zur Vereinbarung oder Vermittlung eines ge-
netischen Beratungstermins kénnen Sie ger-
ne Kontakt mit uns aufnehmen. Fir weitere
Informationen oder eine Anmeldung stehen
wir lhnen unter folgender Telefonnummer zur
Verfigung: 069-5308437-0.



Uber Diagnosticum - Zentrum fur

Humangenetik

Kompetenz und Verantwortung sind die Basis von PGS

Die Informationen in unseren Genen sind
wichtig fUr unser Leben. Daraus resultiert
die Pflicht zu auBerster Sorgfalt und Ver-
antwortung fur jeden, der Gene lesbar
macht und deren Inhalte Ubersetzt. Das
Diagnosticum Zentrum fir Humangenetik
im  Frankfurter Innovationszentrum  (FIZ)
ist ein ambulantes facharztliches Institut.
Mit einem umfassenden Spektrum ge-
netischer Analysen nimmt es an der me-
dizinischen Krankenversorgung teil, das
bedeutet, Patienten kommen mit einer be-
stimmten genetischen Fragestellung zu uns,
oder werden von ihrem Arzt Uberwiesen.
Ein wichtiger Baustein der Arbeit vom
Zentrum fur Humangenetik ist die genetische
Beratung. Sie wird von unseren Facharzten fur
Ratsuchende durchgefihrt, die Fragen zu erb-
lich bedingten Erkrankungen haben.

Auf der Basis dieser humangenetischen Ex-
pertise entwickelt das Zentrum fur Human-
genetik innovative Informationssys-teme, die
Uber personliche Online-Accounts zuganglich
sind. Sie ermoglichen es inter-essierten Pri-
vatpersonen und Arzten, genetische Daten
fur personliche und medizinische Entschei-
dungsfindungen zu nutzen. Wichtig dabei

ist, dass das Recht des Interessenten auf
Wissen, aber auch auf Nicht-Wissen jederzeit
gewahrt bleibt. Wichtig ist auch, dass wir uns
darauf konzentrieren, welche Informationen
einen echten Nutzen bringen kénnten, um die
Gesundheit des Interessenten zu verbessern.
Als verantwortungsbewusste Arzte und Wis-
senschaftler sind fur uns Gene viel zu wert-
voll, um sie spielerisch zu betrachten. Nicht
jedes Angebot genetischer Informationen im
Internet erfillt die hohen Standards, die fir
uns selbstverstandlich sind.

Das Team vom Diagnosticum Zentrum fir
Humangenetik besteht aus langjshrig er-
fahrenen Medizinern, Wissenschaftlern, IT-
Experten und spezialisierten technischen
Mitarbeitern. Die medizinische Leitung liegt
bei Prof. Dr. med. Daniela Steinberger, die als
Facharztin fur Humangenetik auf 20 Jahre Er-
fahrung in der humangenetischen Diagnostik
zugreifen kann.
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Bei Fragen zu PGS oder um einen Termin
fUr eine genetische Beratung zu vereinba-
ren wenden Sie sich bitte unter folgender
Telefonnummer an uns:
Tel.069-5308437-0

(Mo-Fr 08:00-18:00)

Oder schreiben Sie uns eine Mail:
beratung@genetik.diagnosticum.eu

Diagnosticum

Zentrum fUr Humangenetik

Prof. Dr. med. Daniela Steinberger
Facharztin fur Humangenetik
Altenhoferallee 3

60438 Frankfurt am Main

humangenetik.diagnosticum.eu
pgsbox.de

Login Ergebnisse:
my.pgsbox.de
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