K235-26 Weiterbildungskurs fur angehende
Fachhumangenetiker*innen und Arztinnen und Arzte in
der Weiterbildung zur Facharztin / zum Facharzt fur
Humangenetik: Zytogenetik und Molekularzytogenetik
Postnatale und pranatale Diagnostik Grundlagen
zytogenetischer und molekularzytogenetischer
Diagnostik und Pranataldiagnostik

Teil A // 09. bis 10. Oktober 2026

Referenten

Dr. med. Ulrike Mau-Holzmann
Dr. rer. nat. Udo Koehler

Dr. rer. nat. Birgitta Glaser

Dr. med. Sabine Hentze

AHG

Akademie
Humangenetik

Deutsche Gesellschaft
fur Humangenetik e.V.

Freitag Grundlagen zytogenetischer Diagnostik

Zeit Thema

Referent*innen

13:00 — 13:15 | BegriiBung und Uberblick zu den Kursinhalten

13:15 - 14:45 | Einheit 1 und Einheit 2:
Grundlagen der zytogenetischen Diagnostik:
e EinfGhrung in Chromosomenaufbau, Karyotyp und
Bandenmuster.
e Probengewinnung, Zellkultur, Metaphasepraparation und
Farbetechniken.
e Chromosomenanalyse: Anzahl, Struktur, Karyogramm
e Leitlinien, RILIBAK
e Bedeutung von numerischen und strukturellen
Chromosomenaberrationen

Beispiele aus der genetischen Sprechstunde

Birgitta Glaser
Ulrike Mau-Holzmann

Sabine Hentze

14:45 - 15:30 | Einheit 3:

e Fluoreszenz-in situ-Hybridisierung (FISH)

e Untersuchung von Kopienzahlvarianten: Chromosomen-
Microarray-Analyse (CMA) / Exomanalyse (WES)

Fallbeispiele

Udo Koehler

15:30 — 16:15 | Einheit 4:
o Mikrodeletions- und Mikroduplikationssyndrome,
o Rekurrente Kopienzahlvarianten

Beispiele aus der genetischen Sprechstunde

Udo Koehler

Sabine Hentze

16:15 - 16:45 | Kaffeepause

16:45 - 17:30 | Einheit 5:
e Zytogenomische Nomenklatur:
ISCN in der Praxis: Grundlagen, Befundung und Ubungen

Birgitta Glaser
Ulrike Mau-Holzmann
Udo Koehler

17:30 — 18:15 | Einheit 6:
e Uniparentale Disomie

Fallbeispiele

Ulrike Mau-Holzmann




19:00 Gemeinsames Abendessen
Samstag Zytogenetische Pranataldiagnostik
Zeit Thema Referent*innen
08:30 — 09:45 Einheit 7 und Einheit 8: Birgitta Glaser
e Pranataldiagnostik: Warum-Wann-Wie? Ulrike Mau-Holzmann
e |ndikation, Material, Zellkultur Sabine Hentze
e Praanalytik in der PND: worauf ist besonders zu achten? | Udo Koehler
o Bedeutung des NIPT
09:45 - 10:45 Einheit 9: Sabine Hentze
e Das Ergebnis der Pranataldiagnostik fiir die
humangenetische Beratung
o Erstellung zytogenetischer Befunde
10:45 - 11:15 Kaffeepause
11:15 - 11:45 Einheit 10: Udo Koehler
e Embryonalentwicklung und ihre Bedeutung fiir die PND
11:45-12:30 Einheit 11: Ulrike Mau-Holzmann
e Mosaike
Fallbeispiele
12:30 — 13:00 Imbiss
13:00 — 13:45 Einheit 12: Udo Koehler
e Der auffallige CNV-Befund (CMA/WES): was kann
zytogenetisch dahinterstecken?
Fallbeispiele
13:45 - 14:45 Einheit 13 und Einheit 14: Udo Koehler
e Segregationsmuster
e Praimplantationsdiagnostik: Segregationsmuster, die wir
in der CVS und im Fruchtwasser nicht sehen
14:45 - 15:30 Zusammenfassung und Vorbereitung Fallbearbeitung




K235-26 Weiterbildungskurs fur angehende
Fachhumangenetiker*innen und Arztinnen und Arzte in
der Weiterbildung zur Facharztin / zum Facharzt fur
Humangenetik: Zytogenetik und Molekularzytogenetik
Postnatale und pranatale Diagnostik Grundlagen
zytogenetischer und molekularzytogenetischer
Diagnostik und Pranataldiagnostik

Teil B // 04. bis 05. Dezember 2026

AHG

Akademie
Humangenetik

Deutsche Gesellschaft
fur Humangenetik e.V.

Freitag Fallbearbeitung Postnatal

Zeit Thema Referent*innen

13:00 - 13:15 BegriiBung

13:15-14:00 Einheit 1: Alle Referenten
Postnatal: Zusammenfassung der wichtigsten Themen aus Teil A

14:00 — 16:00 Einheit 2: Alle Referenten
Fallbearbeitung postnatal: 15 Falle, Teil 1
Befunderstellung

16:00 — 16:30 Kaffeepause

16:30 — 18:30 Einheit 3: Alle Referenten
Fallbearbeitung postnatal: 15 Falle, Teil 2 mit eigenen Falle
Befunderstellung

19:00 Gemeinsames Abendessen

Samstag Fallbearbeitung Pranatal

Zeit Thema Referent*innen

09:00 — 09:45 Einheit 4: Alle Referenten
Pranatal: Zusammenfassung der wichtigsten Themen aus Teil A

09:45 — 11:45 Einheit 5: Alle Referenten
Fallbearbeitung pranatal: 15 Falle, Teil 1
Befunderstellung

11:45 - 12:30 Einheit 6: Alle Referenten
ISCN: Ubungen

12:30 — 13:00 Imbiss

13:00 — 15:00 Einheit 7: Alle Referenten

Fallbearbeitung pranatal: 15 Falle, Teil 2 mit eigenen Fallen

Falle aus Ringversuchen

15:00 — 15:30

Abschlieftende Diskussion

Alle Referenten




