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1. Einleitung

Genetische Diagnostik ist bei einem relevanten Anteil kardialer Erkrankungen 

ein etablierter Bestandteil der Abklärung. Sie sichert die Diagnose, präzisiert die 

Risikoabschätzung und hat unmittelbare Konsequenzen für Therapie, Sport-, 

Medikamenten- und Schwangerschaftsberatung sowie für die Untersuchung 

von Angehörigen.1,2

Genetisch bedingte Herzerkrankungen werden in der Routinediagnostik häufig 

nicht erkannt. So treten pathogene Varianten in Genen für Kardiomyopathien 

und primäre Arrhythmiesyndrome mit relevanter Prävalenz auf. Moderne Verfah-

ren wie Panel-, Exom- und Genomsequenzierung ermöglichen bei einem großen 

Anteil der Betroffenen eine ursächliche Diagnose.3,4

Für die klinische Einordnung ist die Unterscheidung zwischen monogen ge-

netisch bedingten, multifaktoriellen und erworbenen Formen wichtig. Die 

ätiologische Einordnung prägt Prognose und Therapieplanung unmittelbar.5,6

Ergänzend gewinnt die Pharmakogenetik zunehmend an Bedeutung: Gene-

tische Varianten beeinflussen Wirksamkeit und Verträglichkeit kardiovaskulärer 

Medikamente und ermöglichen eine individualisierte Therapie.

2. �Stellenwert der humangenetischen Diagnostik  
kardiologischer Erkrankungen

2.1 Familienuntersuchungen und Prävention
Bei erblichen Arrhythmien, Kardiomyopathien und weiteren genetisch-kardiolo-

gischen Erkrankungen sind strukturierte Familienuntersuchungen und Kaska-

dentests zentral. Asymptomatische Träger mit erhöhtem Arrhythmie- oder Herz-

insuffizienzrisiko lassen sich so früh identifizieren – rechtzeitig für Monitoring, 

Lebensstilberatung und prophylaktische Maßnahmen (z. B. ICD, Vermeidung 

bestimmter Medikamente oder Leistungssport).1,7

2.2 Bedeutung bei unklaren oder atypischen Krankheitsverläufen
Bei atypischen, früh einsetzenden oder besonders schweren Verläufen – etwa 

Dyslipidämien oder ungeklärten kardiovaskulären Ereignissen bei Jüngeren – ist 

eine genetische Abklärung indiziert, wenn Klinik, Labor oder Familienanamnese 

eine erbliche Ursache nahelegen. Bei ungeklärtem plötzlichem Herztod junger 

Patientinnen und Patienten kann eine molekulare Autopsie die Fallaufklärung 

und die Betreuung der Familie entscheidend verbessern.2

Voraussetzung bleibt eine sorgfältige klinische Phänotypisierung, eine indika-

tionsgerechte Analyseauswahl und die fachkundige Interpretation im interdis-

ziplinären Kontext. Die überarbeitete Konsensusleitlinie von 2023 gibt hierzu 

konkrete Vorgehensweisen vor.7,8

3.	�Erkrankungen mit genetischer Relevanz:  
Wann in der Kardiologie an genetische Ursache denken?

Universelle Red Flags 

• �Junges Erkrankungsalter: KHK < 55 J. (m) bzw. < 60 J. (w);  

Kardiomyopathie/Aortopathie < 50 J.

• ��Positive Familienanamnese: gleiche oder verwandte Erkrankung 1./2. Grades, 

SCD < 50 J., früher Schrittmacher/ICD

• �Plötzlicher Herztod oder ungeklärter Tod (Ertrinken, Unfall, SIDS)  

bei Verwandten 1.–2. Grades

• �Synkopen mit typischen Triggern (Belastung, Emotion, Schreck,  

Schlaf, postpartal)

• �Konsanguinität

• �Multisystemische Beteiligung: Skelett, Auge, Niere, Skelettmuskel,  

Hörorgan, Haut, Neurologie, Endokrinium

3.1 Erbliche Herzrhythmusstörungen
Zu dieser Gruppe zählen primär elektrische Erkrankungen ohne strukturelles 

Korrelat sowie Kombinationen aus Reizleitungsstörung und Kardiomyopathie, 

mit klinischen Beispielen:

• �Long-QT-Syndrom (KCNQ1, KCNH2, SCN5A): junge Frau mit rezidivierenden 

Synkopen unter Belastung oder akustischem Reiz, QTc > 480 ms.

• �Short-QT-Syndrom (KCNQ1, KCNH2, KCNJ2): junger Patient mit QTc < 340 ms 

und familiärer Häufung von SCD.

• �Brugada-Syndrom (SCN5A u. a.): männlicher Patient mit typischem  

ST-Streckenmuster in V1–V2 und nächtlichen Synkopen.

• �CPVT – katecholaminerge polymorphe ventrikuläre Tachykardie  

(RYR2, CASQ2): Kind mit Synkopen unter Belastung, bidirektionale VTs im 

Belastungs-EKG.
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• �ARVC – arrhythmogene rechtsventrikuläre Kardiomyopathie (PKP2, DSP u. a.): 

junger Sportler mit ventrikulären Arrhythmien und rechtsventrikulärer Dysfunktion.

• �Laminopathie (LMNA): Kombination aus AV-Block, Vorhofflimmern und DCM 

mit hohem Risiko für maligne Arrhythmien.

Argumente für eine genetische Diagnostik

• �Diagnosesicherung bei überlappenden oder unspezifischen EKG-Befunden

• �Risikostratifizierung für die primärprophylaktische ICD-Indikation (z. B. LMNA, 

DSP, PKP2)

• �Gen-spezifische Empfehlungen zu Sportfreigabe, Medikamentenvermeidung 

(QT-verlängernde Substanzen bei LQTS) und Schwangerschaft

• �Kaskadenscreening asymptomatischer Angehöriger mit Ableitung individueller 

Monitoring-Pläne

• �Vermeidung unnötiger invasiver Diagnostik bei negativem Ergebnis in einer 

bereits gesicherten Familienvariante

Leitlinienempfehlung: ESC-Leitlinien zu ventrikulären Arrhythmien und  

SCD (2022)9 sowie zu Kardiomyopathien (2023)10 empfehlen eine Testung bei 

klinisch gesicherter oder wahrscheinlicher Diagnose.

3.2 Monogen-erbliche kardiologische Erkrankungen
Für diese Gruppe existieren mit den ESC-Leitlinien Kardiomyopathien 202310 

und Aorten-/periphere Gefäßerkrankungen 202411 etablierte Gen-Panels.  

Klinische Beispiele:

• �Hypertrophe Kardiomyopathie (HCM) – MYH7, MYBPC3 u. a.: 30-Jähriger mit 

septaler Hypertrophie ≥ 15 mm, positive Familienanamnese.

• �Dilatative Kardiomyopathie (DCM) – TTN, LMNA, DSP u. a.: DCM in jungem 

Alter mit Reizleitungsstörung – LMNA-typisches Bild.

• �Restriktive Kardiomyopathie – u. a. TNNI3, MYH7: seltene, oft syndromale 

Präsentation mit ausgeprägter diastolischer Dysfunktion.

• �Non-Compaction-Kardiomyopathie – variables genetisches Spektrum,  

häufig Überlappung mit HCM/DCM.

• �Hereditäre thorakale Aortenerkrankungen – FBN1 (Marfan), TGFBR1/2 

(Loeys-Dietz), COL3A1 (vaskuläres Ehlers-Danlos): junger Patient mit Aorten-

wurzeldilatation und Familienanamnese für Dissektion.

3.2.1 Kardiomyopathie-Phänokopien mit spezifischer Therapie

Bei einem Teil der differenzialdiagnostisch relevanten Phänokopien haben  

genetisch gesicherte Diagnosen unmittelbare therapeutische Konsequenzen, 

da zugelassene Therapien verfügbar sind:

• �Hereditäre ATTR-Amyloidose (TTR): älterer Patient mit HCM-Phänotyp, 

Low-Voltage-EKG trotz LVH, Apical Sparing, bilateralem Karpaltunnelsyndrom, 

Polyneuropathie – Therapie mit Tafamidis/RNA-Silencern.

• �Morbus Fabry (GLA): Mann mit LVH, Akroparästhesien, Angiokeratomen, 

Proteinurie – Enzymersatztherapie/Chaperon.

• �Morbus Danon (LAMP2): junger Mann mit ausgeprägter LVH, WPW-Muster, 

Myopathie und kognitiver Beeinträchtigung.

• �PRKAG2-Glykogenose (PRKAG2): Präexzitation, Bradyarrhythmien und  

progrediente LVH.

• �Morbus Pompe (GAA): infantile oder späte Form mit HCM und Muskel- 

schwäche – Enzymersatztherapie.

• �Friedreich-Ataxie (FXN): junge Patientin mit progressiver Ataxie und  

konzentrischer HCM.

Argumente für eine genetische Diagnostik

• �Sicherung der Diagnose bei atypischer oder überlappender Bildgebung  

(HCM vs. Speicherkrankheit vs. Amyloidose)

• �Zugang zu krankheitsspezifischer Pharmakotherapie (Tafamidis, Migalastat, 

Enzymersatz, Mavacamten)

• �bei Loeys-Dietz und vaskulärem Ehlers-Danlos: individuelle Festlegung von 

OP-Schwellenwerten und Kontrastmittelvermeidung

• �Risikostratifizierung für ICD-Primärprophylaxe bei Hochrisiko-Genen  

(LMNA, DSP, FLNC)

• �Kaskadenscreening von Angehörigen und Reproduktionsberatung

• �Abgrenzung behandelbarer Phänokopien mit vermeidbarer Fehltherapie  

(z. B. Septum-Reduktion bei Amyloidose)

Hinweis: Für Reizleitungs- und Sinusknotenerkrankungen, familiäres Vorhof-

flimmern und bikuspidalklappen-assoziierte Aortopathie ist die Evidenzlage 

nach ESC-Leitlinie Vorhofflimmern (2024)12 derzeit begrenzt; eine Testung sollte 

individuell im Rahmen von genetischer Beratung erwogen werden.
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3.2.2 Familiäre Hypercholesterinämie und pulmonal-arterielle Hypertonie

Auch die familiäre Hypercholesterinämie und die pulmonal-arterielle Hypertonie 

sind gemäß ESC-Leitlinien Dyslipidämien (2019)13 und pulmonale Hypertonie 

(2022)14 etablierte Indikationen. Klinische Beispiele:

• �Heterozygote FH (LDLR, APOB, PCSK9): 40-jährige Patientin mit LDL-C > 190 

mg/dl, Sehnenxanthomen und positiver Familienanamnese für frühzeitige KHK.

• �Homozygote FH (HoFH): Kind mit LDL-C > 500 mg/dl und arkusartigen Abla-

gerungen – Indikation für Lipidapherese und PCSK9-/ANGPTL3-Therapie.

• �Hereditäre PAH (BMPR2 u. a.): junge Patientin mit PAH ohne assoziierte Grund-

erkrankung und positiver Familienanamnese.

Argumente für eine genetische Diagnostik

• �Bestätigung der Diagnose bei polygenen Differenzialdiagnosen

• �Kaskadenscreening: pro Indexfall lassen sich statistisch mehrere gefährdete 

Angehörige identifizieren

• �Zugang zu und Kostenübernahme für spezifische Therapien (PCSK9-Inhibi-

toren, Lomitapid, Evinacumab)

• �Bei PAH: Einschätzung des familiären Wiederholungsrisikos und Reproduk-

tionsberatung

3.2.3 Phänokopie-Hinweise, die eine genetische Abklärung nahelegen

• �Low-Voltage-EKG trotz LVH, Apical Sparing, neuropathische Beschwerden, 

bilateraler Karpaltunnel (Verdacht auf ATTR)

• �Diskrepanz zwischen Befund und konventionellen Risikofaktoren (z. B. schwere 

KHK ohne klassische Risikofaktoren; Aortendissektion ohne Hypertonie)

• �Unmittelbare therapeutische Konsequenz: bei ATTR, Fabry, FH, HoFH ändert 

die Diagnose das Management

3.3 Angeborene Herzfehler mit familiärer Häufung
Ein Teil der angeborenen Herzfehler ist monogen oder syndromal bedingt. 

Klinische Beispiele:

• �22q11.2-Deletionssyndrom (DiGeorge): konotrunkale Fehlbildung (Fallot, 

unterbrochener Aortenbogen), Hypokalzämie, Immundefizienz, faziale  

Dysmorphien.

• �Noonan-Spektrum (PTPN11, RAF1, SOS1 u. a.): Pulmonalstenose, HCM,  

Kleinwuchs, typische Fazies.

• �Holt-Oram-Syndrom (TBX5): ASD/VSD kombiniert mit Anomalien der oberen 

Extremität (Daumen/Radius).

• �Heterotaxie-Syndrome (ZIC3 u. a.): komplexe Herzfehler mit Situsanomalien 

und ggf. Asplenie/Polysplenie.

Argumente für eine genetische Diagnostik

• �Einschätzung des Wiederholungsrisikos für weitere Schwangerschaften  

und für Angehörige

• �Frühe Erkennung assoziierter extrakardialer Fehlbildungen und Entwick- 

lungsstörungen

• �Planung interdisziplinärer Betreuung (Endokrinologie, Immunologie,  

Neuropädiatrie) bei syndromalen Formen

• �Grundlage für pränatale und präimplantationsdiagnostische Beratung

3.4 Pharmakogenetik kardiovaskulärer Medikamente
Genetische Varianten in Genen des Arzneimittelstoffwechsels und arzneimittel-

bezogener Zielstrukturen beeinflussen Wirksamkeit und Nebenwirkungsrisiko 

vieler in der Kardiologie eingesetzter Substanzen. Klinisch relevante Beispiele:

• �CYP2C19 bei Clopidogrel: Loss-of-function-Träger (z. B. *2, *3) mit unzurei-

chender Thrombozytenhemmung nach ACS/PCI – Umstellung auf Prasugrel 

oder Ticagrelor.

• �CYP2C19 bei Mavacamten: Poor Metabolizer mit erhöhter systemischer  

Exposition – Dosisreduktion und engmaschige LVEF-Kontrolle erforderlich.

• �CYP2C9/VKORC1 bei Vitamin-K-Antagonisten: Träger von Varianten mit 

hoher Warfarin-/Phenprocoumon-Empfindlichkeit – individualisierte Dosis.

• �SLCO1B1 bei Statinen (v. a. Simvastatin): erhöhtes Myopathierisiko bei  
*5-Trägern – alternative Statine oder Dosisanpassung.

• �DPYD, UGT1A1, APOE – für weitere kardiovaskulär oder onkologisch  

relevante Wirkstoffe (5-FU, Irinotecan, Lecanemab).

Argumente für eine genetische Diagnostik

• �Vermeidung von Therapieversagen (z. B. Stentthrombose unter Clopidogrel  

bei CYP2C19-LoF)

• �Vermeidung schwerwiegender unerwünschter Arzneimittelwirkungen  

(Blutung, Myopathie, kardiale Toxizität)

• �Bessere Dosisfindung bei enger therapeutischer Breite und ausgeprägter 

interindividueller Variabilität

• �Relevanz besonders bei Mehrfachmedikation älterer kardiologischer  

Patientinnen und Patienten

Hinweis: Empfehlungen orientieren sich an den internationalen Leitlinien  

der DPWG, CPIC, CPNDS und RNPGx.4�
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4. �Vorgehen bei Verdacht auf eine genetische Ursache  
kardiologischer Erkrankungen 

Der Weg vom begründeten Verdacht bis zur genetischen Diagnose ist klar  

geregelt: Familienanamnese, klinische Phänotypisierung, Auswahl der  

passenden Analysemethode, Aufklärung und Einwilligung sowie die Befund-

integration folgen einem etablierten, leitliniengerechten Ablauf.

Haufig wird jedoch die Indikation zur  genetischen Diagnostik aus Unwissenheit 

nicht gestellt, obwohl die klinische Situation bei Kardiomyopathien, Arrhythmie-

syndromen, familiarer Hypercholesterinamie oder ungeklartem plötzlichem 

Herztod dies nahelegt.

4.1 Indikationen für genetische Testung
Indiziert, wenn eine klinisch begründete Verdachtsdiagnose auf eine erbliche 

Herz- oder Gefäßerkrankung besteht und ein pathogener Befund diagnostische, 

therapeutische oder prognostische Konsequenzen erwarten lässt – z. B. bei 

HCM, DCM, ARVC, LQTS, Brugada-Syndrom oder FH.

Zusätzlich empfohlen bei ungeklärtem plötzlichem Herztod, schweren früh 

auftretenden oder atypischen Verläufen sowie im Rahmen von Kaskadenscree-

nings, wenn die Identifikation weiterer Träger konkrete Konsequenzen wie 

Monitoring, ICD-Implantation oder präventive Therapie hat.8

4.2 Empfohlene Untersuchungen
Vor der genetischen Analyse: strukturierte Basisdiagnostik mit ausführlicher 

Familienanamnese und detaillierter Phänotypisierung des Indexpatienten  

(EKG, Bildgebung, Labor, ggf. Holter/Belastung).

Molekulargenetisch stehen je nach Fragestellung gezielte Genpanels, Multi-

Gen-Panelsequenzierungen oder NGS-basierte Verfahren (WES/WGS) zur Verfü-

gung – insbesondere bei hereditären Arrhythmiesyndromen, Kardiomyopathien, 

angeborenen Herzfehlern, familiärer Hypercholesterinämie und im Rahmen der 

molekularen Autopsie.8

Klinischer Verdacht
• auf erbliche Arrhythmie/Kardiomyopathie/FH
• früher Beginn, familiäre Häufung, plötzlicher Herztod

Klinische Abklärung
• Familienanamnese
• EKG, Echo/MRT, Labor, ggf. weitere Tests

Indikation zur Gendiagnostik
• erbliche Ursache wahrscheinlich?
• genetischer Befund mit klaren Konsequenzen?

Klinische Umsetzung
• Befund in Diagnose/Risiko integrieren
• Therapie, ICD, Sport, Monitoring anpassen

Langzeitbetreuung
• Verlaufskontrolle und Therapieanpassung
• Varianten regelmäßig neu bewerten

Genetische 
Diagnostik 
indiziert?

Standardversorgung,
ggf. Verlaufskontrolle

Analyse-Auswahl und Aufklärung
• geeignetes Panel/NGS wählen
• Aufklärung nach GenDG, Einwilligung dokumentieren

Genetische Analyse
• Test durchführen
• Varianten nach ACMG einstufen (z. B. pathogen, VUS)

Familienuntersuchungen
• Kaskadenscreening
• Prävention und Kontrollen planen

Abb. 1. Vorgehen bei Verdacht auf eine genetische Erkrankung in der 
Kardiologie. Diagnosepfad in Anlehnung an Konsensuspapier 20238

Ablauf im Überblick
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• �Versand der Probe an das Labor über Postweg oder Fahrdienst 

• �Laborärzte / Wissenschaftler stellen auf Grundlage der Fragestellung das ent-

sprechende Untersuchungs-Panel zusammen

• �Labor- und Datenanalyse, Befunderstellung nach ACMG guidelines

• �Befundbesprechung mit Patient, ggfs. (Wieder)vorstellung in der Human- 

genetik, für Diskussion

• �Möglichkeiten gezielter Therapie und Betreuung nach  

genetischer Diagnosestellung

• �Hinweise auf interdisziplinäre Versorgung und psychosoziale Unterstützung

Praktische Hinweise zur Anforderung  
von genetischer Diagnostik und Probengewinnung

Qualifikation des Arztes

• �bei entsprechender klinischer Verdachtsdiagnose kann eine genetische  

Diagnostik von jedem Arzt veranlasst werden

• �Voraussetzung: schriftliche Einwilligung des Patienten/Erziehungsbe- 

rechtigten (z. B. auf dem Anforderungsschein)

• �optional: Überweisung in genetische Sprechstunde, in der nach Beratung eine 

genetische Diagnostik initiiert werden kann

Ablauf der Anforderung

• �MVZ diagnosticum Frankfurt untersucht alle bekannten Gene zu allen gene-

tischen Fragestellungen: Sie beschreiben die klinische Situation, wir führen die 

hierzu relevante Analyse durch

• �Anforderungsschein „Genetische Diagnostik“ nutzen: 

· Anamnese Patient und klinische Verdachtsdiagnose angeben 

· �Einverständniserklärung von Patient / gesetzlichem Vertreter unter- 

schreiben lassen

• �Blutentnahme: 2–5 ml EDTA-Blut;  

bei Chromosomenuntersuchungen: Heparin-Blut

069-5308437-0
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Kostenübernahmeerklärung für Mitglieder einer privaten Krankenversicherung (PKV)/Selbstzahler

Information und Einwilligungserklärung zur genetischen Diagnostik gemäß GenDG 

 Datum Name/Vorname:Patient/ gestzl.Vertreter/ Erziehungsberechtigter Unterschrift

Als Selbstzahler/ Mitglied einer privaten Krankenversicherung (PKV) beauftrage ich oben genannte ärztliche Leistungen.

PKV-Versicherte: Mir ist bekannt, dass meine Krankenversicherung nicht verpflichtet ist, die Kosten zu übernehmen.

Für die Rechnung bin ich in voller Höhe zahlungspflichtig. Ich bin damit einverstanden, dass eine Abrechnung nach Gebührenordnung für Ärzte (GOÄ) erfolgt.

MVZ diagnosticum Frankfurt 

Zentrum für Humangenetik

Prof. Dr. med. D. Steinberger

Fachärztin für Humangenetik

Altenhöferallee 3

60438 Frankfurt am Main

                  

 Name / Vorname: beratender Arzt (Druckschrift) 

 

Datum

 

Unterschrift

Hiermit beauftrage ich das MVZ diagnosticum Frankfurt, Zentrum für Humangenetik, 
die auf diesem Formular gekennzeichneten Untersuchungen aus meinem Probenmaterial 
durchzuführen.
Mit meiner Unterschrift bestätige ich Folgendes:
Ich wurde von meinem behandelnden Arzt über Bedeutung und Tragweite der Diagnostik, 
insbesondere über Zweck, Art, Umfang, Aussagekraft und Konsequenzen der Untersuchung 
aufgeklärt. Zweck dieser DNA-Analyse ist die Suche nach Veränderungen, die im 
Zusammenhang mit Erkrankungen und/oder genetischen Dispositionen stehen.

Mit dem Ergebnis einer solchen Untersuchung kann:

Ÿ festgestellt werden, ob eine oder keine bestimmte genetische Disposition bei mir 
vorliegt oder ob ein Risiko für die Entwicklung einer genetischen Erkrankung besteht.

Ÿ ausgesagt werden, ob andere Familienmitglieder Träger der genetischen Disposition 
sind oder ein Risiko für die Entwicklung dieser Erkrankung haben.

Ÿ in manchen Fällen keine eindeutige Antwort hinsichtlich einer Diagnose oder einer 
genetischen Disposition gegeben werden.

Die Ergebnisse von bestimmten genetischen Untersuchungen können auf einen 
Vaterschaftsausschluss oder auf andere bisher unbekannte Familienbeziehungen 
hinweisen.
Alle Untersuchungsergebnisse werden vertraulich behandelt und unterliegen der 
ärztlichen Schweigepflicht. Es ist allein meine Entscheidung, andere Familienmitglieder 
über genetische Risiken zu informieren.
In Ausnahmefällen wird die Untersuchung in Kooperation mit einem externen Labor 
durchgeführt.

Über die Möglichkeit einer genetischen Beratung bin ich aufgeklärt worden oder eine 
solche hat bereits stattgefunden oder ich bin nicht daran interessiert. Ich hatte vor 
Erteilung meiner Einwilligung ausreichend Bedenkzeit.
Ich habe das Recht, meine Einwilligung jederzeit zu widerrufen.

Folgenden Punkten stimme ich zu (nicht Zutreffendes bitte streichen):
Die Untersuchungsergebnisse dürfen länger als die vorgeschriebene Frist von 10 Jahren 
aufbewahrt werden (z.B. für Familienuntersuchungen).
Der möglichen Verwendung von anonymisiertem Untersuchungsmaterial für 
wissenschaftliche Zwecke stimme ich zu.
Das American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) empfiehlt, zusätzlich zur 
Beantwortung der Fragestellung bei Anforderung einer genetischen Diagnostik, auch 
Befunde für eine Auswahl bestimmter Gene zu übermitteln. Es handelt sich hierbei um 
Veränderung von Genen, bei deren Kenntnis damit verbundene Erkrankungen besser und 
früher behandelt werden können. Hierdurch ergibt sich ein besonderer Nutzen für die 
untersuchte Person. Ich möchte über solche Zusatzbefunde informiert werden.
Meine Untersuchungsergebnisse werden an die im Auftrag angegebenen Ärzte übermittelt.

Falls ich wünsche, dass Ergebnisse meiner genetischen Untersuchung in meine 
elektronische Patientenakte (ePA) eingestellt werden, kann ich meine Zustimmung hierfür 
schriftlich oder mündlich anzeigen. 

Ÿ die Einwilligung gilt bis auf Widerruf für alle Dokumente, die Ergebnisse der 
genannten genetischen Untersuchung(en) beinhalten

Ÿ ich kann die Einwilligung jederzeit ohne Angabe von Gründen und ohne persönliche 
Nachteile mündlich oder schriftlich widerrufen. Im Falle eines Widerrufs stellt die 
Arztpraxis künftig keine Dokumente, die Ergebnisse der oben genannten genetischen 
Untersuchung(en) enthalten, in die ePA ein.

Name/Vorname:Patient/ gestzl.Vertreter/ Erziehungsberechtigter Unterschrift

Anforderungsformular: Vorderseite

Genetische Diagnostik
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Sequenzierung aller bekannter codierender Gene (Whole Exome Sequencing, WES, mittels Next Generation Sequencing (NGS)/ Panel-/ Repeat-Analyse)

Für o.g. Fragestellung erfolgt:

Ÿ Auswahl der relevanten Gene/ Gruppen von Genen (“Gen-Panels“)

Ÿ Auswahl der adäquaten Analysetechnik

Ÿ bioinformatische Auswertung und 

Ÿ medizinisch-klinische Interpretation detektierter DNA-Varianten
Bei Rückfragen kontaktieren Sie: 
069 - 530 84 370 oder info@genetik.diagnosticum.eu

Medizinische Fragestellung und klinische Angaben

  

Die genetische Diagnostik belastet nicht das Laborbudget des überweisenden Arztes, siehe auch:

https://genetik.diagnosticum.eu/images/downloads/INFOS/2016_10_26_Praxisinformation_Genetische_Laboruntersuchungen_Veranlasser.pdf

Versandmaterial anzufordern unter Telefonnummer 069 - 530 84 370 oder info@genetik.diagnosticum.eu

Probenmaterial Molekulargenetik

EDTA-Blut / DNA (Raumtemperatur)

mind. 3ml / 5-20   µg

Probenmaterial Chromosomenanalyse

Heparin-Blut

mind. 3ml

Probenversand:

normaler Postweg

Versandmaterial 

Analysedauer:

3-8 Wochen (abhängig von Analyseumfang)  

Analyse auf 45 Varianten aus 12 Genen
Gezielte Empfehlungen für Therapie betreffend 50 Wirksubstanzen 

PKV/ Selbstzahlerleistung: 292,30 €

PARP-Inhibitoren (BRCA1, BRCA2) 

Lecanemab (APOE4)

5-FU (DPYD)

Siponimod (CYP2C9)

Mavacamten (CYP2C19)

Irinotecan (UGT1A1)

PGS.Pharma

Analyse zur Fragestellung, s.o.

Probenmaterial

EDTA-Blut

DNA

weiblich

männlich

Geschlecht des Probanden/ Patienten Kostenträger

privat (PKV)/ Selbstzahler 

Kostenübernahmeerklärung erforderlich

gesetzliche Krankenversicherung (GKV)

stationär, Rechnung an Einsender

Einfache DNA-Genotypisierung häufiger Erkrankungen

Nahrungsmittel-assoziierte Erkrankungen (HLA, LCT)

Gerinnungsstörung/ Thrombophilie
(F2, F5, MTHFR, PAI)

Hämochromatose (HFE)

Morbus Meulengracht (UGT1A1)

Diagnose/Verdachtsdiagnose

Heparin-Blut

Symptome/Medikation

Anamnese/Familienanamnese

 

DNA-Diagnostik zur angegebenen klinischen Fragestellung

bei V.a. erblicher Darmkrebs: Indikationskriterien erfüllt 
s.a. https://www.leitlinienprogramm-onkologie.de/

fileadmin/user_upload/LL_KRK_L angversion_3.01.pdf

MVZ diagnosticum Zentrum für Humangenetik untersucht alle bekannten Gene zu allen genetischen Fragestellungen.

Sie beschreiben die klinische Situation, wir führen die hierzu relevante Analyse durch:

Proband/ Patient erkrankt

pharma.sensor App

einfach downloaden und 

installieren durch

einscannen des QR-Codes

Aufgrund der großen Menge der Informationen wird für den
klinischen Einsatz die Nutzung der mobilen Web-APP empfohlen.
Zum Download QR-Code scannen.

Allgemeine und präanalytische Hinweise

Familienangehörige erkrankt

betroffen ist/ sind

Vorbefunde vorhanden falls ja, bitte beifügen

divers

Pharmakogenetik - Personal Genomic Services

Chromosomenanalyse

Array-CGH
Falls bisher noch nicht erfolgt, bei GKV: zusätzlich Chromosomen anfordern

Zytogenetik und molekulare Zytogenetik

bei V.a. erblicher Brust-/ Eierstockkrebs: Indikationskriterien erfüllt
s.a. https://www.ago-online.de/fileadmin/ago-online/downloads/_leitlinien/

kommission_mamma/2025/D_PDF/AGO_2025D_02_Genetik.pdf

Analysen für optimierte Therapie mit:

Anforderungsformular: Rückseite
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Notizen

Abrechnung

• �genetische Diagnostik und Beratung werden von gesetzlichen und privaten 

Kostenträgern erstattet

• �für die genetische Diagnostik wird ein Laborüberweisungsschein,  

Formular 10, für die genetische Beratung ein Überweisungsschein,  

Formular 6 benötigt

• �bei privat Versicherten wird vor Beginn der Analyse ein Kostenvoranschlag zur 

Genehmigung durch den Kostenträger zur Verfügung gestellt

• �die angeforderten Leistungen belasten nicht das Laborbudget der  

veranlassenden Ärzte
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