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Humangenetische Untersuchungen aus dem Kap.11 EBM sind Kassenleistungen und belasten nicht das Budget

Bitte das "Punkteschema fiir die klinische Diagnostik der familidren Hypercholesterindmie" auf der Riickseite ausfiillen.
Die Angaben dienen der Spezifizierung der Auftragsindikation und beeinflussen die Interpretation der erhobenen genetischen Befunde.
Bitte dieses zweiseitige Formular und Einversténdniserkldrung nach Gendiagnostikgesetz beilegen.

Indikation / Verdachtsdiagnose:

Muster 10 (1.2012)

Laborarztpraxis
Dres. Walther, Weindel
und Kollegen

percholesterinimie (FH)

Autosomal dominante Hypercholesterinimie (ADH)
3 LDLR, PCSK9, APOB (Codon 3500/3531)

Einzelgenanalyse:

[ LDLR

1 PCSK9

1 APOB (Codon 3500/3531)

Autosomal rezessive Hypercholesterinimie (ARH)
3 LDLRAP1

Hyperbetalipoptoteindmie (APOB-Gen)

Hyperlipoproteinamie Typ IlI
1 APOE: Isoformen E2/E3/E4

+ Ausschluss des APOE Genotyps E2/2

HDL-Mangel
3 APOAT1, APOA2, ABCA1, LCAT

Einzelgenanalyse:
3 APOA1
I APOA2

3 ABCA1
O3 LCAT

3 APOE: Komplettsequenzierung bei Typ Il HLP gesichert

HDL-Veranderungen

Lipoprotein (a) (LPA-Gen: rs10455872; rs3798220)
SLCO1B1 (Risikoabschitzung bei Statintherapie)

iglyceriddmie/Chylomikronimie
Hyperlipoproteindmie Typ |
3 LPL, APOC2, APOAS5, GPIHBP1

Einzelgenanalyse:
O LPL
3 APOC2

3 APOAS
3 GPIHBP1
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1 Cholesterinester-Transferprotein-Mangel (CETP-Gen)
3 Hyperalphalipoproteindmie 2 (APOC3-Gen, CETP-Gen)

Familiare Mutation

[ Einzelgenanalyse der familidren Mutation ->
Bitte Kopie des molekulargenetischen Befundes beilegen
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Punkteschema flir die klinische Diagnostik der familiaren Hypercholesterinamie

Familienanamnese Punkte
Verwandter ersten Grades mit friihmanifester kardiovaskularer Erkrankung  ja 1 nein 1
(<55 Jahre Manner; <60 Jahre Frauen)

Verwandter ersten Grades mit einem LDL-C > 190mg/d| 3 ja I nein 1
Verwandter ersten Grades mit Xanthomen oder Arcus lipoides (<50 Jahre) oder 3 ja J nein 2
Kinder unter 18 Jahren mit LDL-C > 190 mg/d|

Anamnese

(<60 Jahre) koronare Herzkrankheit 3 ja 1 nein 2
(<60 Jahre) kardiovaskulire Erkrankung oder 1 ja I nein 1
periphere arterielle Verschlusskrankheit

Karperliche Untersuchung

Sehnenxanthome O ja 3 nein 6
Arcus lipoides (<45 Jahre) J ja J nein 4
Lipidsenkende Therapie seit: O ja 3 nein

LDL-C Werte

> 325 mg/d! (8,5 mmol/l) J ja I nein 8
251-325 mg/d! (6,5-8,4 mmol/l)  ja I nein 5
191-250 mg/d! (5,0-6,4 mmol/l) 3 ja 1 nein 3
155-190 mg/dl (4,0-4,9 mmol/l)  ja 1 nein 1

Punkteschema fiir die klinische Diagnostik der familidren Hypercholesterindmie

8 und mehr Punkte: Diagnose sehr wahrscheinlich (genetische Diagnostik indiziert)
6-7 Punkte: Diagose wahrscheinlich (genetische Diagnostik indiziert)
3-5 Punkte: Diagnose maglich (Indikation fiir genetische Diagnostik von der klinischen Situation abhingig)
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