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Information zur zytogenetischen / molekularzytogenetischen Untersuchung
(Chromosomenanalyse / FISH-Analyse)

Bei zytogenetischen Untersuchungen werden die Chromosomen aus bestimmten Kérperzellen
(in der Regel Zellen aus Blut, Bindegewebe, Fruchtwasser oder Chorionzotten) unter dem
Lichtmikroskop analysiert. Untersuchungsziel ist der Nachweis oder der Ausschluss eines
zahlenmaBig oder strukturell auffaligen Chromosomensatzes (Karyotyps). Bei der
molekularzytogenetischen Untersuchung (FISH-Analyse) wird mit Hilfe farbmarkierter DNA-
Sonden, welche fir bestimmte Chromosomen bzw. Chromosomenabschnitte spezifisch sind,
die  Anzahl bestimmter Chromosomen bzw. das Vorhandensein  bestimmter
Chromosomenabschnitte Gberprift.

Es kann gelegentlich vorkommen, dass die Chromosomensatze in verschiedenen Kérperzellen
oder Korpergeweben unterschiedlich sind. Man bezeichnet diesen Zustand als ,chromosomales
Mosaik®. Ein unauffalliger Chromosomensatz in dem untersuchten Gewebe schliel3t deshalb
nicht vollstandig aus, dass in diesem Gewebe oder in anderen Geweben Zellen mit einem
auffalligen Chromosomensatz vorliegen. Umgekehrt bedeutet ein auffalliger Befund im
untersuchten Gewebe nicht notwendigerweise, dass der Chromosomensatz in allen anderen
Zellen oder Geweben ebenfalls auffallig ist.

Zur Chromosomenuntersuchung mussen in der Regel die Zellen zunachst in einer Zellkultur im
Labor vermehrt werden. Durch diesen Vorgang kénnen in einzelnen Zellen Chromosomen-
stérungen neu entstehen. Man spricht in diesen Fallen von ,Kulturartefakten“. Die
Unterscheidung von Kulturartefakten ohne klinische Bedeutung von Mosaiken mit klinischer
Bedeutung ist nicht in allen Fallen sicher mdglich.

Strukturelle Chromosomenaberrationen (Veranderung in der Struktur der Chromosomen)
kénnen nur soweit erkannt werden, wie es die Qualitat des jeweiligen Praparates erlaubt.

Chromosomenvarianten (Chromosomenpolymorphismen) sind vererbbare Chromosomen-
auffalligkeiten, die keine krankhafte Bedeutung haben. Sie werden nicht unbedingt im Befund
vermerkt. Sollte eine Variante jedoch schwer von einem krankhaften Befund zu unterscheiden
sein, so wird dies im Befund angegeben und mit Ihnen besprochen. Bei Untersuchungen von
Eltern und Kindern kdnnen solche Chromosomenauffalligkeiten gegebenenfalls zur
Infragestellung der angegebenen Verwandtschaftsverhaltnisse fuhren. Das wird Ihnen nur dann
mitgeteilt, wenn es zur Erfillung des Untersuchungsauftrages unvermeidbar ist. Bei der
Untersuchung des Chromosomensatzes wird regelmafig auch das chromosomale Geschlecht
der untersuchten Person festgestellt. In sehr seltenen Fallen stimmen das chromosomale und
das aulerlich sichtbare Geschlecht nicht tberein. Dies hat in der Regel biologische Ursachen
und wird gegebenenfalls mit Ihnen besprochen.

Bei vorgeburtlichen Untersuchungen teilen wir Ihnen, den Richtlinien des Berufsverbandes
Medizinische Genetik entsprechend, das Geschlecht des erwarteten Kindes nicht vor Ablauf der
14. Schwangerschaftswoche mit. Wird eine Geschlechtsmitteilung grundsatzlich nicht
gewunscht, sollte dies im Antragsformular vermerkt sein.

Personliche Daten und Untersuchungsergebnisse unterliegen der arztlichen Schweigepflicht
und durfen ohne Ihr Einverstandnis nicht an Dritte weitergegeben werden.

Eine mogliche Fehlerquelle bei der medizinischen Labordiagnostik liegt in Proben-
verwechslungen. Es werden alle Ublichen Sicherheitsvorkehrungen getroffen, um Proben-
verwechslungen zu vermeiden.
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