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Ergebnis

Das Ergebnis

Sie haben sich fiir das DNA+Thrombose Gentestpaket entschieden, das die relevanten Thrombose-
Gene auf Defekte untersucht, die Ihr Thromboserisiko erhéhen. Ist eines oder sind gleich mehrere
dieser Gene defekt, fithrt dies zu einem erhdohten Krankheitsrisiko, welches durch bestimmte
VorsorgemaBnahmen erheblich gesenkt werden kann.

Da jeder Mensch zwei Gene jedes Typs besitzt, ist es moglich, dass keines, nur eines, oder gleich beide Gene
eines Typs einen Defekt tragen. Ist nur eines der beiden Gene desselben Typs defekt, spricht man von einem
Trager, der nur einem leicht erhohten Thromboserisiko ausgesetzt ist. Sind jedoch beide Gene defekt, spricht
man von einem Betroffenen, der ein hohes Thromboserisiko hat. Die Analyse lhrer Gene ergab folgendes
Ergebnis:

Thrombose-Gen 1 (Factor5)

Ihre Analyse ergab, dass eines lhrer zwei Gene dieses Typs defekt, das andere jedoch in
Ordnungist (in der Fachsprache heterozygot fiir Risikoallel genannt) und Ihr
Krankheitsrisiko somit um etwa das 8-fache erhéht wird.

JAlv  Alx  x|ix

Normalzustand betrifft 1von 20 Personen betrifft 1von 200 Personen
Normales Risiko 8-Faches Risiko 80-faches Risiko
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Thrombose-Gen 2 (Factor 2)

Ihre Analyse ergab, dass beide Gene dieses Typs in Ordnung sind (in der Fachsprache
Wildtyp genannt). Anhand dieses Gens haben Sie somit kein erhéhtes Krankheitsrisiko.

Al Alx  xlix

Normalzustand betrifft 1von 20 Personen betrifft 1von 150 Personen
Normales Risiko 4-5-faches Risiko Stark erhdhtes Risiko
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Ergebniszusammenfassung

Anhand dieser Ergebnisse tragen Sie einen Defekt in einem der getesteten Gene und sind somit
Trager (heterozygot fiir Risikoallel in der Fachsprache). Dieser Defekt erhéht Ihr persénliches
Krankheitsrisiko erheblich. Ob Gendefekte méglicherweise in anderen, noch nicht identifizierten
Genen vorkommen, kann nach heutigem Stand der Wissenschaft noch nicht ermittelt werden.

Bei der Bestellung haben Sie zusatzlich angegeben, dass Sie noch keinen Thrombosefall erlitten haben.
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Empfehlungen

Diagnose und Handlungsempfehlungen

Vorsorge ist fiir Sie nun sehr wichtig, damit Sie auch weiterhin gesund bleiben.
Der Gendefekt, den Sie tragen, verursacht selbst keine Beschwerden.

Zu Komplikationen kommt es erst, wenn sich ein Blutgerinnsel in den BlutgefdRen bildet und
anschlieRend die Blutzufuhr zu bestimmten Teilen des Korpers behindert. Ihre VorsorgemaBnahmen
konzentrieren sich darauf, dies zu verhindern. Sie haben ein erheblich erhohtes Risiko, eine
Thrombose zu bekommen [Literaturverweis: 1] und weitere Faktoren erhdhen das Risiko zuséatzlich.
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Deswegen ist es fir Trager ratsam, folgende VorsorgemaRBnahmen zu beachten [6,9]:

1. Beilangen Flugreisen bilden sich manchmal Blutgerinnsel in den Beinen, wobei man vom
"Touristenklasse-Syndrom" spricht. Um dem vorzubeugen, lassen Sie sich fiir lange Fliige von hrem
Arzt Heparinspritzen verschreiben. Stehen Sie im Flugzeug zwischendurch auf und bewegen Sie
sich. Langes Sitzen in derselben Position sollte ebenfalls vermieden werden
2. Spezielle Kompressionsstrimpfe sind spezifisch zur Thrombosevorsorge entwickelt worden und
verringern Ihr Risiko bei langen Fligen 0.4. weiter. Diese und andere Produkte zur
Krankheitsvorsorge finden Sie auf unserer Webseite
3. Sportliche Aktivitatist natdrlich jedem zu empfehlen. Bei Ihnen wird regelmaRige sportliche Aktivitat
Ihr Thromboserisiko zusadtzlich senken
4. Eine gesunde Ernahrung und der Verzicht auf Zigaretten verringern Ihr Thromboserisiko weiter
5. FdrFrauenistdie Verhitungspille ungeeignet, weil sie das Krankheitsrisiko um etwa das DreiRigfache
erhoht [4]. Werden Betroffene jedoch mit blutverdiinnenden Medikamenten behandelt, kann diese
Form der Verhiitung weiter verwendet werden
6. Nehmen Sie immer ausreichend Flissigkeit zu sich
7. Diessind besondere Risikosituationen, in welchen auf Vorsorgemaknahmen besonders geachtet
werden sollte:
a  Bettldgerigkeit und Inaktivitat wie z.B. durch einen Gipsverband. In diesem Fall sind
Heparinspritzen zu empfehlen
a  Nach Operationen (insbesondere nach Eingriffen im Unterleib, Huft- oder
Kniegelenksoperationen)
Ubergewichtigkeit
Bei Frauen kénnen wahrend der Schwangerschaft die genannten Symptome gehauft
auftreten. Ein erhohtes Thromboserisiko ist allerdings kein Hindernis, eine Schwangerschaft
anzustreben - es bedarf jedoch einer genaueren adrztlichen Uberwachung und eventuell
blutverdiinnender Medikamente (Heparin). Beim Stillen gelangt Heparin tibrigens nicht in die
Muttermilch
o Krebserkrankungen oder Erkrankungen, die mit einem Flussigkeitsverlust einher gehen (z.B.
Durchfall)
a  Krampfaderninden Beinen
o Herzleidenwie Herzinsuffizienz oder nach einem Herzinfarkt
8. Bestimmte Medikamente kdnnen ebenfalls Komplikationen auslésen. Besprechen Sie Medikamente,
die Sie einnehmen, in Bezug auf Ihr genetisches Risiko mit Ihrem Arzt. Folgende Medikamente
konnen allgemein fir Betroffene ungeeignet sein [8]:
Cyproderm - Hormonpraparat, Hautpille
Tamoxifen - Arzneistoff zur Therapie von Brustkrebs
Gardasil- Impfstoff fir den HPV Virus
Blutdruckmedikamente wie z.B. Cordanum, Lorzaar
Jasmin-Verhitungspille
Diane-Verhitungspille
Nuva Ring - Hormonring zur Verhiitung
Talidomit - Beruhigungsmittel
Erythropeitin- Medikament zur Therapie von Blutarmut, aber auch Dopingmittel
Kortisonprdparate wie z.B. Betnesol, Budesonid, Prednisolon
Wechseljahrpréparate wie z.B. Estradiol, Raloxifen
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Risiko fiir Ihre Verwandten

Wahrscheinlich ist Ihr leiblicher Vater zumindest Trager
eines Gendefekts und somit einem erhéhten
Krankheitsrisiko ausgesetzt. Da aus lhrem Stammbaum
hervorgeht, dass die Vorbelastung von viterlicher Seite
stammt, ist es nicht nétig, beide Elternteile testen zu
lassen.

Sie werden dieses Risiko mit einer Wahrscheinlichkeit von 50%
auch an lhre Kinder weitergeben. Daher empfehlen wir Ihren
Kindern und Geschwistern, ggf. den gleichen Gentest
durchfihren zu lassen.

Y2
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Allgemeine Information zur Krankheit Thrombose

Thrombose ist eine Krankheit, bei der
sich Blutgerinnsel in der Btbahn
bilden. Diese kénnen dann bestimmte
BlutgefaRe verstopfen und die
Blutzufuhr zum Herzen oder auch zu
Bereichen im Gehirn behindern, was
zur Schadigung oder sogar zum
Absterben des betroffenen Gewebes
fuhren kann. Sind Teile des Gehirns
betroffen, spicht man von einem
Schlaganfall. Wird die Blutzufuhr

zum Herzen beeintrachtigt, spricht
man hingegen von einem Herzinfarkt.
Die haufigste Form der Thrombose ist
eine Beeintrachtigung der
Durchblutung in den Beinen, welche
durch ein Blutgerinnsel verursath
wird. Hierbei besteht die Gefahr, dass
sich das Gerinnsel [6st und
anschlieend die Durchblutung des
Gehirns, des Herzens oder der Lunge
behindert.

Genetische Vorsorgetests
zum Erkennen eines eventuell
vorhandenen
Thromboserisikos werden
leider nur selten durchgefiihrt
und da sich bis zum Auftreten
der Thrombose keine
Symptome bemerkbar

machen, wissen die meisten
Menschen nicht, dass sie
genetisch vorbelastet sind.

Deshalb wird eine genetische
Vorbelastung meistens erst nach
dem Auftreten eines
Thrombosefalles erkannt, der
jedochin manchen Fallen bereits
todlich enden kann. Genetische
Vorsorgetests werden leider
noch viel zu selten durchgefihrt,
obwohl man mitdem Wissen
eines erhéhten Risikos
spezifische VorsorgemaRnahmen
treffen und das Auftreten einer
Thrombose in den meisten Fallen
verhindern kann. Bisher wurden
2 Geneidentifiziert, die die
Blutgerinnselbildungin den
Adern verhindern. Ist eines dieser
Gene defekt, kann es seine
Aufgabe nicht erfillen und das
Risiko zur Bildung eines
Blutgerinnsels steigt erheblich.
Jeder Mensch besitzt zwei Gene
jedes Typs und etwa jeder
Zwanzigste tragt einen Defektin
zumindest einem Gen und ist
somit ein Trdger mit einem etwa
8-mal htheren Thromboserisiko
als dem der Normalbevolkerung
[1,3,5]. Etwa eine von 200

5

Informationen zur
Thrombose

Personen tragt einen Fehlerin
beiden Genen eines Gentyps und
ist somit einem 80-fachen
héheren Thromboserisiko
ausgesetzt [5]. Defekte Gene zu
besitzen bedeutet jedoch nicht
unvermeidlich, dass sie zu einer
Thrombose fihren, denn nur ein
Teil der Betroffenen entwickelt
eine Thrombose. Ob es zur
Krankheit kommt, ist zum Teil
auch von anderen Faktoren wie
z.B. Ubergewicht, Bettlagerigkeit
und Inaktivitdt, langeren
Flugreisen, oder bei Frauen
zusatzlich von der Einnahme
einer Verhitungspille,
Schwangerschaft etc. abhdngig.

Genau das macht diesen
Gentest so wertvoll fir die
Gesundheitsvorsorge, denn
wenn Sievon lhrem
genetischen
Gesundheitsrisiko wissen,
kénnen Sie
VorsorgemaRnahmen treffen
und in den meisten Féllen das
Auftreten einer Thrombose
sogar verhindern.
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Gendefekte an sich verursachen keine Beschwerden. Deshalb entstehen
Symptome erst, wenn sich ein Thrombosefall ereignet.

Die folgenden Symptome beschreiben einen Thrombosefall:

1. Amhdaufigsten treten Blutgerinnsel in den Beinen auf. Erste Symptome sind Schwellung, Erwdrmung
und Druckempfindlichkeit der betroffenen Stelle
2. Diebetroffenen Regionen kénnen sich anschlieRend rotlich-lila verfarben. Es entstehen Schwere-bzw.
Spannungsgefiihle sowie ziehende Schmerzen dhnlich einem Muskelkater
3. Beeintrachtigt das Blutgerinnsel die Blutzufuhr zu Teilen der Lunge, tritt meistens Atemnot auf
4. Inweiterer Folge kann ein Thrombosefall zu folgenden Komplikationen fiihren:
a  Brustschmerzen, Druckgefiihl in der Brust (hinter dem Brustbein) und Atemnot, bis hin zum
Herzinfarkt
o Schlaganfall (Léhmungen und Sprachverlust)
o Lungenembolie, wenn die Blutzufuhr zur Lunge beeintrachtigt wird, begleitet durch Atemnot
und Brustschmerzen
o Schwellung bestimmter GliedmaRen, wenn die Ventile in den Venen beschadigt werden
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Ublicher
Behandlungsverlauf

Der folgende Abschnitt beschreibt den iiblichen Behandlungsverlauf dieser
Krankheit, der meist ohne genetische Friiherkennung stattfindet

Da Vorsorge-Gentests in diesem Bereich noch sehr
selten sind, wird in den meisten Fallen ein erhohtes
Risiko erst nach dem Auftreten einiger Symptome
erkannt. Dieser Abschnitt beschreibt den tiblichen
klinischen Diagnoseverlauf dieser Krankheit.

Verdachtige erste Anzeichen auf einen
Thrombosefall sind Schmerzen in der Wade oder
FuRsohle. Diese Schmerzen zeigen sich im Stehen,
verstarken sich beim Aufsetzten des FuRes beim
Gehen und verschwinden (fast immer) im Liegen.
Eine Schwellung der Beine um mehrals1cm an
bestimmten Stellen ist ebenfalls typisch. Weitere
Hinweise sind erhéhte Spannung der Haut, eine
allgemeine Erwdrmung im Verdachtsbereich, eine
blduliche Farbung oder glanzende Haut und das
farbliche Hervortreten von Venen unter der Haut.
Verdadchtig sind auch ein ¢rtlich auslosbarer
Druckschmerz, abhangig von Ort und Ausdehnung
der Thrombose [6].

Werden diese Symptomerichtiginterpretiert,
beginnt die Behandlung, welche sich im
Wesentlichen auf folgende Ziele konzentriert:

o Linderung der Beschwerden

o Das Weiterwandern des Blutgerinnsels
in lebenswichtige Organe zu verhindern

o DasBlutgerinnsel aufzulésen, um den
ungehinderten Blutfluss
wiederherzustellen

o Die Funktion der Venenklappen
(Ventilein den BlutgefaRen)
aufrechtzuerhalten

o Weiteres Auftreten von Thrombosen zu
verhindern

Welche Behandlungsform letztendlich gewdahlt
wird, hangt von Art und AusmaR des Blutgerinnsels,
dem Alter, eventuellen Begleiterkrankungen und
moglichen Gegengrinden einer Behandlung ab. Als
erste Maknahme kann die Einweisungin ein
Krankenhaus erforderlich sein. Ein
Grundbestandteil der Therapie ist das Verabreichen
von Heparin (ein Medikament, das die
Blutgerinnung hemmt). Gleichzeitig wird ein
straffer Bindenverband, eine sogenannte
"Kompression", um den betroffenen Kérperteil
angelegt. Bei gréReren Blutgerinnseln wird eine
medikamentose Gerinnselauflosung
(Thrombolyse), eine chirurgische Entfernung des
Gerinnsels (Thrombektomie) oder sogar ein Filter in
eine der groBen Herzvenen, ein sogenannter "Cava-
Schirm", eingesetzt [6].

Wenn ein Blutgerinnsel ein Lungengefal verstopft,
ist dies oft lebensbedrohlich und muss so schnell
wie moglich mit blutverdiinnenden Medikamenten,
Medikamenten zur Gerinnselauflosung,
blutdruckerhohenden Mitteln, einem "Cava-Schirm"
oder einer Gerinnselentfernung per Operation
behandelt werden [7].

"2,
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Wird das Problem z.B. bei einem Herzinfarkt zu
spdt erkannt, kann dies zur Schadigung und zum
Absterben von Herzmuskelzellen fiihren, was zu
einer verminderten Pumpfunktion, genereller
Herzschwache oder im schlimmsten Fall zum Tod
fihren kann. Bei einem Schlaganfall steht an erster
Stelle der therapeutischen MaRnahmen die
Wiederoffnung des verschlossenen GefaRes [7]. Die
Folgekomplikationen sind abhdngig von dem
Bereich des Gehirns, der betroffen ist. Da bei einem
Schlaganfall viele Gehirnzellen durch
Sauerstoffmangel absterben, manche jedoch nur
vorriibergehend geschwdacht sind, kehrt ein Teil der
Funktionen gewohnlich im Verlauf von Tagen bis
Monaten zuriick. Die Friiheffekte eines
Schlaganfalls, zu denen auch Lahmungen gehoren,
konnen jedoch bestehen bleiben. Laufen,

Schlucken, deutliches Sprechen und die
Bewadltigung des Alltags bleiben unter Umstanden
schwierig [9].

Deswegen ist Vorsorge im Bereich der
Thrombose sehr wichtig, damit diese
Folgezustdnde verhindert werden kénnen.

Sie haben nun den besonderen Vorteil, von lhrem
erhohten Risiko zu wissen und kénnen mit
VorsorgemaRnahmen den tiblichen Verlauf von:

Symptome treten auf -> Krankheit wird
diagnostiziert -> Behandlung beginnt

umgehen und dadurch dieses Risiko stark
reduzieren.
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VorsorgemalBnahmen

Die am Anfang dieses Berichts angefiihrten VorsorgemalBnahmen sind fiir Sie
als Betroffenen besonders effektiv, weil bei Einhaltung bestimmter
Vorsichtsmallnahmen weitere Konsequenzen meist verhindert werden kénnen
Risikofaktoren und -situationen sollten wenn moéglich vermieden werden. Sprechen Sie mit lhrem Arzt tiber die
Méglichkeit einer medikamentosen Behandlung. Wenn Sie noch keine Thrombose erlitten haben, kann man
eventuell darauf verzichten, es sei denn, es kommen zusédtzliche Risikofaktoren hinzu. Wenn Sie allerdings

schon eine Thrombose erlitten haben, sind blutgerinnungshemmende Medikamente sehr zu empfehlen. So
kann eine weitere Thrombose mit groker Wahrscheinlichkeit verhindert werden [6,9].
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Q‘. . B P Haufigkeit und

Familienstammbaum

Im Rahmen lhres Gentests wurde ein Defekt in einem lhrer beiden Gene eines
Typs gefunden, was bedeutet, dass Sie ein Trager dieses Defektes sind

Betroffene dieser Defekte sind relativ selten, jedoch einem hohen Krankheitsrisiko ausgesetzt (Das
Thromboserisiko wird durch den F-V-Leiden Gendefekt um das 8-Fache erhoht, ).

lhr Familienstammbaum liefert Anzeichen daftr, dass das defekte Gen wahrscheinlich bereits bei lhren Eltern
vorkam. Den genauen Familienstammbaum mit Informationen zu den geschdtzten Risiken Ihrer nahen
Verwandten finden Sie im angefiihrten Stammbaum.

Da Sie ein defektes Gen besitzen, werden Sie es zu 50% an lhre Kinder weitergeben. Das bedeutet,
dass jedes Ihrer Kinder mit einer Wahrscheinlichkeit von 50% Betroffener dieses Krankheitsrisikos
sein wird.
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Auf Basis lhres Analyseergebnisses und der Angaben, die Sie bei der Bestellung
gemacht haben, lassen sich die Risiken lhrer nahen Verwandten einschdtzen

Dieser Stammbaum enthalt Informationen iiber das geschatzte Risiko jeder Person:

o Einen Gendefekt zu tragen - gekennzeichnet durch SS
o Andieser Krankheit zu erkranken - gekennzeichnet durch (]

Risikoeinschdtzung lhrer nahen Verwandten

Bitte beachten Sie, dass es sich bei diesen Schatzungen um eine statistische Wahrscheinlichkeit und
nicht um absolute Tatsachen handelt. Diese errechneten Werte kdnnen daher keine eindeutigen
Aussagen iiber den aktuellen oder zukiinftigen Gesundheitszustand lhrer Verwandten machen.

Siesind indiesem Stammbaum durch ein rotes Rechteck gekennzeichnet. Ihre Geschwister sehen Sie links
neben Ihnen auf derselben Ebene. Ihre Kinder befinden sich eine Ebene tiefer. Eine Ebene tiber Ihnen sind lhre
leiblichen Eltern eingezeichnet und eine weitere Ebene hoher sehen Sie lhre GroReltern. Das geschatzte Risiko
trifft auf jede der entsprechenden Personen zu - egal, ob Sie z.B. ein, zwei oder fiinf Kinder haben.

$ $ Normalg § Normal

GroReltern + ad i * Normal# u i + Normal

I_I_I

Hoch § (o) & Normal
Eltern Krank # i + Normal
Normal § N Hoch§ R Hoch o)) % Normal
Normal * i Hoch # | Hoch# } %+ Normal
[ | ! !
Kinder 'm'. b 'm‘. 5
* +

S Wahrscheinlichkeit eines Gendefekts

| Krankheitsrisiko
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Wir lassen keine Fragen unbeantwortet

Gerade bei Gentests ist es sehr wichtig, keine Fragen offen zu lassen. Da Videos und schriftliche
Berichte natiirlich nicht auf lhre individuellen Fragen eingehen kénnen, haben Sie die Moglichkeit,
sich von einem unserer Experten beraten zu lassen.

Um Ihre Frage zu stellen, loggen Sie sich einfach in Ihr DNA+ Gesundheitsportal am Sicherheitsserver ein und
klicken Sie auf den Tab "Weitere Beratung". Dort finden Sie die Méglichkeit, Ihre Frage bzw. Fragen zu stellen.
In der Regel werden diese Fragen innerhalb von 48 Stunden beantwortet.
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