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Was ist eine genetische Untersuchung?

Im Anschluss an die genetische Beratung kann eine gene-
tische Untersuchung durchgefiihrt werden. Dabei wird im
Blut nach einer Verdnderung des VHL-Gens gesucht. Es
ist dabei sehr wichtig, ein erfahrenes Labor zu beauftra-
gen, denn nur so ist ein sicheres Ergebnis mit einer ausrei-
chenden Befundinterpretation in angemessener Zeit zu
erwarten.

Auf der Internetseite www.hippel-lindau.de finden Sie un-
ter ,,genetische Beratung® einen Link zu qualifizierten La-
boren, die VHL-Gentests durchfiihren. Hierbei sind insbe-
sondere diejenigen hervorzuheben, die an dem Ringver-
such der Deutschen Gesellschaft fiir Humangenetik teil-
genommen haben, da diese sich einer Qualitatsiiberprii-
fung unterziehen.
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Was sind die Konsequenzen einer genetischen
Untersuchung?

Kann durch die Untersuchung, mit Sicherheit festgestellt
werden, dass eine VHL-Erkrankung in der Familie nicht
vorliegt, so bedarf es keiner weiteren diesbeziiglichen Un-
tersuchungen. Auch fiir die anderen Mitglieder der Fami-
lie besteht kein Handlungsbedarf.

Stellt sich jedoch heraus, dass es sich tatsdchlich um die
von Hippel-Lindau Erkrankung handelt, stehen heute
Moglichkeiten zur Verfiigung, die Prognose und Lebens-
qualitidt der Gentrdger deutlich zu verbessern. So sollte
zum einen damit begonnen werden, regelmifBige Kon-
trolluntersuchungen durchzufiihren, damit eventuell be-
stehende Tumoren entfernt oder iiberwacht werden kon-
nen. Zum anderen sollten auch die blutsverwandten Fami-
lienmitglieder informiert werden, damit diese fiir sich
selbst entscheiden konnen, ob sie sich ebenfalls genetisch
beraten und gegebenenfalls untersuchen lassen wollen.
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Weitere Informationen:

Sollten Sie an weiteren Informationen interessiert sein
oder Interesse an einer Mitgliedschaft in unserem Verein
haben, moéchten wir Sie bitten, die Antwortkarte an uns
zuriick zu schicken. Haben Sie noch Fragen, konnen Sie
sich gerne schriftlich oder telefonisch wenden an:

Verein VHL betroffene Familien e.V.

Gerhard Alsmeier, Rembrandtstrae 2, D-49716 Meppen
Tel.:05931-929552, E-Mail: info@hippel-lindau.de,

Im Internet finden Sie uns unter: www.hippel-lindau.de

Untersuchung




Was ist die von Hippel - Lindau Erkrankung ?

Die von Hippel - Lindau Erkrankung (VHL) ist eine seltene
erbliche Tumorerkrankung, die ganz unterschiedliche Orga-
ne befallen kann. Die Schwere der Erkrankung und die be-
troffenen Organe kdnnen zwischen verschiedenen Familien,
ja sogar innerhalb einer Familie sehr unterschiedlich sein.
Am héufigsten betroffen sind die Augen (retinale Angiome),
das Zentralnervensystem (Hamangioblastome im Kleinhirn,
Hirnstamm und Riickenmark), die Nieren (Nierenzellkarzi-
nom und Zysten), Nebennieren (Phdochromozytome) sowie
die Bauchspeicheldriise (Zysten und Inselzelltumor). Selte-
ner vorzufinden sind Verdnderungen am Innenohr (Felsen-
beintumor).

Baision
spaichal
driise

Wann ist an eine VHL-Erkrankung zu denken?
Nicht immer, wenn ein Tumor aufgetreten ist, ist gleich an
das Vorliegen von VHL zu denken. Es besteht auch die
Moglichkeit, dass es sich um einen sporadischen Tumor
handelt, also um einen Tumor, der unabhéngig von einer
Vererbung entstanden ist.

In folgenden Féllen aber sollte an das Vorliegen einer VHL-

Erkrankung gedacht werden:

- Es ist bereits bekannt, dass VHL in der Familie vor-
kommt, dabei ist unerheblich, ob ein typischer VHL-
Tumor aufgetreten ist oder noch nicht.

- Ein Vorkommen von VHL in der Familie ist bislang
noch nicht bekannt, es ist aber ein Tumor in sehr jungen
Jahren entstanden oder es sind mindestens zwei VHL-
typische Tumoren aufgetreten.

Beim Auftreten von nur einer Tumorart kann eine mo-
lekulare Diagnose (Differentialdiagnose) in Erwagung
gezogen werden. Dies sollte jedoch immer nur auf der
Basis klarer Anhaltspunkte wie z.B. einem friithem Er-
krankungsalter und/oder dem Auftreten mehrerer, even-
tuell beidseitiger Tumoren durchgefiihrt werden.

Wie sollte nun vorgegangen werden?

Besteht die Vermutung, dass eine VHL-Erkrankung
vorliegen konnte, so kann eine genetische Beratung mit
einer anschlieBenden genetischen Untersuchung Klarheit
schaffen. Die Krankenkassen iibernechmen die Kosten
hierfiir. Es bedarf nur eines Uberweisungsscheins des
behandelnden Arztes.

Die genetische Beratung dient dazu, die Rat suchende
Person umfassend und verstidndlich zu informieren, so dass
sie auf der Grundlage der zur Verfligung stehenden
Information die fiir sie personlich angemessenen
Entscheidungen treffen kann. Allein die betroffene Person
bestimmt, ob und inwieweit sie informiert werden will
(Recht auf , Nicht-Wissen). Ein Beratungsgespréich dauert
mindestens eine halbe Stunde und erfolgt durch speziell
ausgebildete Fachirzte (Humangenetiker, Medizinische
Genetiker). Bei Bedarf werden weitere Gesprache
angeboten. Ein Link zu einer Liste aller Beratungsstellen ist
auf hippel-lindau.de unter ,,Genetische Beratung™ zu finden.

Die genetische Beratung beinhaltet grundsitzlich:
die Erhebung der personlichen gesundheitlichen
Vorgeschichte (Anamnese)
die Erhebung der familidiren gesundheitlichen
Vorgeschichte bis in die dritte Generation (Erstellung
eines Stammbaums)
die Bewertung vorliegender arztlicher Befunde und
Befundberichte
ausfilhrliche Informationen zu der betreffenden
Erkrankung und eine Abschétzung von personlichen
genetischen Risiken fiir den Patienten
ausfiihrliche Information zu den heute zur Verfiigung
stehenden diagnostischen humangenetischen Unter-
suchungsverfahren mit Darstellung der mdglichen
Ergebnisse
ausfiihrliche Beratung fiir die mogliche Bedeutung
dieser Information fiir Lebens- und Familienplanung
sowie Gesundheit der Ratsuchenden.
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