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R AR
Molekulargenetischer Befund Befund-Nr.. ER 4270171  #1
Patient:  FRITZ FAULAND, Petra, geb. 05.12.1983, weiblich ID: P 2110952 - t 1082419
Probe: Blut, EDTA vom: 20.06.2022, Eingang am: 21.06.2022, Labor Nr.: 3191644

Diagnose: Abortus habituals
Information: Anforderung zur Analyse der Prothrombin Variante sowie des FMR1 Gens
Analysetyp: Diagnostische Analyse

Hintergrund / Analytik
Genotypisierungsarray und indikationsspezifische Auswertung von relevanten im Array abgedeckten genetischen
Varianten. Die Details finden Sie im Anhang.

Ergebnis
NM_000506.4 (F2): Kein Nachweis der Prothrombin-Variante ¢.*97G>A.

Interpretation
Unauffalliger Befund.
Kein Hinweis auf eine durch die Variante ¢.*97G>A (20210G>A) im Prothrombin-Gen verursachte Thrombophilie.

Bemerkungen / Empfehlungen
Cine FMR1 Pramutation steht nicht in Zusammenhang mit habituellen Aborten, sondern mit pramaturer
Ovarialinsuffizienz. Sollte die Analyse dennoch gewunscht sein, bitten wir um Ruckmeldung.

Wir weisen darauf hin, dass nach §69 GTG genetische Befunde und ihre Konsequenzen (ggf. auch die Bedeutung fur
andere Familienmitglieder) im Rahmen einer genetischen Beratung mitgeteilt und erlautert werden mussen.

£s wurde It § 713 GTG untersagt, dass die Resultate der genetischen Analysen in der elektronischen Gesundheitsakie ELGA
dokumentiert werden durfen.

Fur Ruckfragen stehen wir Innen gerne zur Verfugung.
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Anhang
Hintergrund: Die Prothrombin-Variante (¢ *97G>A, 20210G>A, 151799963)
Gerinnungsfaktor 1l kodiert, ist der aweithaufigste bekannte vererbte Ristkofakt

Trager betragt in der deutschen Bevolkerung etwa 2-3%, Homozygote ist sehr se
prothrombin-Variante fuhrt 2u einem um den fFaktor 2 3 erhohten Risiko fur das { ntstehen einer Thrombose und zu einem ahnhchen

Risiko fur eine Zweitthrombose wie die FVL variante (Faktor 1,4) Personen, die sowohi eine FVL Vanante, als auch eine Prothrombin-
variante ¢ *97G>A tragen, haben ein um den taktor 6,7 erhontes Thromboserisiko (EGAPP Working Group, Geneticsin Medicine,
2011).

DNA Genotypisierungs-Array (Global Screening Array (GSA), INF GSA 24+ v3.0 (GSA
parallelen Testung von spezifischen SNVs (single nucleotide variants) aus genomischer DNA. Datengenerierung mittels
JluminaGenomestudio 1.6.3 (Genotyping Analysis Module). Datenanalyse mittels SeqArray 5.1.0 (J51). Analysekriterien: Auswertung
der F2 (NM_000506 4)-Variante C.*97G>A. Sensitivitat und Spezifitat dieser Analyse >99%.

\m F2-Gen (Thrombin, OMIM *1 76930), welches fur den
ot tur Thrombose. Die Pravalen: {ur heterozygote
Iten (1/6400 brw. 0.014%). Line heterozygote

Cyto), Detektion mittels Scan, lllumina) zur

Einschrankungen
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