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Familidare Adenomatdse Polyposis
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Eisen -und Kupferspeicherkrankheiten

Eisen -und Kupferspeicherkrankheiten

Hypercholesterindamien
Hypercholesterindmien
Hypercholesterindmien

Juvenile Polyposis

Brust- und Eierstockkrebs
Brust- und Eierstockkrebs
Nierenzellkarzinom

Multiple endokrine Neoplasie Typ 1

Lynch-Syndrom, Darmkrebs
Lynch-Syndrom, Darmkrebs
Lynch-Syndrom, Darmkrebs
MUTYH-assoziierte Polyposis
Neurofibromatose, Typ 1
Neurofibromatose, Typ2
Lynch-Syndrom, Darmkrebs
PTEN-assoziierte Erkrankungen

Multiple endokrine Neoplasie, Typ 2

Paragangliom

Paragangliom-Phdaochromozytom-Syndrom
Paragangliom-Phdochromozytom-Syndrom
Paragangliom-Phdochromozytom-Syndrom

Juvenile Polyposis
Peutz-Jeghers-Syndrom
Li-Fraumeni-Syndrom
Tuberdse Sklerose
Tuberdse Sklerose

Von Hippel-Lindau-Syndrom
Retinoblastom
Wilson-Erkrankung

Hamochromatose

Familidre Hypercholisterinamie
Familidre Hypercholisterinamie
Familidre Hypercholisterinamie
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intensivierte Tumorvorsorge, gegebenenfalls zielgerichtete Therapien (z. B. PARP-
Inhibitoren bei BRCA-Mutationstragern, Immun-Checkpoint-Inhibitoren bei MLH1-,
MSH2-, MSH6-, PMS2-Mutationen), gegebenenfalls weitere Empfehlungen (z. B.
Modifikation der Radiotherapie bei TP53-und ATM-Mutationen aufgrund einer erhéhten
Strahlensensitivitat, Begrenzung diagnostischer Rontgenstrahlung auf ein absolut
notwendiges Mal), gegebenenfalls prophylaktische Operationen

Vermeidung schwerwiegender neurologischer und internistischer Komplikationen durch
frihzeitige Einleitung einer medik. Therapie (Chelatbildner zur Kupferelimination)

Vermeidung von Organschaden (Leber, Herz, Pankreas) durch friihzeitige therapeutische
MaRnahmen (Aderlasse, ggf. medikamentése Therapie

Frihzeitige medikamentdse Therapie zur Vermeidung von Folgekomplikationen
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CACNA1S
RYR1
ACTA2
ACTC1
COL3A1
DSC2
DSG2
DSP
FBN1
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Maligne Hyperthermie

Maligne Hyperthermie
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Maligne Hyperthermie, Narkosekomplikation

Maligne Hyperthermie, Narkosekomplikation
Marfan-Syndrom, Loeys-Dietz-Syndrom

Hypertrophe Kardiomyopathie

Ehlers-Danlos-Syndrom

Arrhythmogene rechtsventrikuldare Kardiomyopathie
Arrhythmogene rechtsventrikuldare Kardiomyopathie
Arrhythmogene rechtsventrikulare Kardiomyopathie
Marfan-Syndrom, Loeys-Dietz-Syndrom

Hypertrophe Kardiomyopathie, Dilatative Kardiomyopathie
Long QT-Syndrom, Brugada-Syndrom

Long QT-Syndrom, Brugada-Syndrom

Hypertrophe Kardiomyopathie, Dilatative Kardiomyopathie
Hypertrophe Kardiomyopathie, Dilatative Kardiomyopathie
Marfan-Syndrom, Loeys-Dietz-Syndrom

Hypertrophe Kardiomyopathie, Dilatative Kardiomyopathie
Hypertrophe Kardiomyopathie, Dilatative Kardiomyopathie
Hypertrophe Kardiomyopathie, Dilatative Kardiomyopathie
Arrhythmogene rechtsventrikulare Kardiomyopathie
Hypertrophe Kardiomyopathie, Dilatative Kardiomyopathie
Katecholaminerge polymorphe ventrikuldre Tachykardie
Long QT-Syndrom, Brugada-Syndrom

Marfan-Syndrom, Loeys-Dietz-Syndrom

Marfan-Syndrom, Loeys-Dietz-Syndrom

Marfan-Syndrom, Loeys-Dietz-Syndrom

Arrhythmogene rechtsventrikuldre Kardiomyopathie
Hypertrophe Kardiomyopathie, Dilatative Kardiomyopathie
Hypertrophe Kardiomyopathie, Dilatative Kardiomyopathie
Hypertrophe Kardiomyopathie, Dilatative Kardiomyopathie

Prophylaktische MaRnahmen

Prophylaktische Empfehlungen, spezifische Vorsorge, medikamentdse und
gefdRchirurgische Behandlungsoptionen

Prophylaktische Empfehlungen, spezifische Vorsorge, antiarrhythmische Medikation,
gegebenenfalls implantierbarer Kardioverter/ Defibrillator

Bei der Zusammenstellung der Gene wurden die Empfehlungen des American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) bericksichtigt. Es erfolgt eine standige
Anpassung an die neuesten wissenschaftlichen Erkenntnisse.
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