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Humangenetische Einrichtungen

Geschichte

Die Humangenetische Untersuchungs- 
und Beratungsstelle an der Landes-
Frauen- und Kinderklinik Linz wur-
de am 01.09.2002 in Betrieb genommen 
(. Abb. 1).

Die Implementierung einer human-
genetischen Einrichtung in die Landes-
frauenklinik Linz kam nach langjährigen 
Bestrebungen durch Primarius Dr. Wolf-
gang Arzt (damals Leiter des Instituts für 
Pränatalmedizin an der Landesfrauenkli-
nik Linz) und Primarius Doz. Dr. Gernot 
Tews (damals ärztlicher Leiter der Lan-
desfrauenklinik) zustande. Da das Institut 
für Pränatalmedizin eine der Abteilungen 
mit den meisten invasiven vorgeburt-

lichen Untersuchungen in Österreich ist, 
bestand der Wunsch, die genetische Bera-
tung und die zytogenetischen und mole-
kularzytogenetischen Untersuchungen im 
eigenen Haus anbieten zu können. Nach-
dem Herr Univ. Doz. Dr. Hans-Christoph 
Duba dem Ruf nach Linz folgte, begann 
der Aufbau der Humangenetischen Un-
tersuchungs- und Beratungsstelle.

Durch den Umbau des ehemaligen 
Hormonlabors und der Adaptierung 
eines Dienstzimmers waren schnell klei-
ne, aber feine Räumlichkeiten für den Be-
trieb eines Zytogenetiklabors und eines 
genetischen Beratungsbetriebs geschaf-
fen. Da sich keine in Zytogenetik und Mo-
lekularzytogenetik geschulten Kräfte auf 
die Stellenausschreibung meldeten, wurde 

die leitende biomedizinische Analytikerin 
Karin Kirchmayr aus Linz am Zytogene-
tiklabor der humangenetischen Untersu-
chungs- und Beratungsstelle in Innsbruck 
eingeschult. Nach der Einlernphase wur-
de das zytogenetische Labor in Linz rasch 
aufgebaut und die restlichen biomedizi-
nischen Analytikerinnen an Ort und Stel-
le mit den zytogenetischen und moleku-
larzytogenetischen Arbeitsmethoden ver-
traut gemacht.

Im Rahmen der Zusammenlegung 
und des Neubaus der Landesfrauenklinik 
mit der Landeskinderklinik übersiedel-
te die Humangenetische Untersuchungs- 
und Beratungsstelle im April 2006 von 
der Lederergasse in die Krankenhausstra-
ße. Dort ist diese nun in neuen und groß-

Abb. 1 8 Landes-Frauen- und Kinderklinik Linz (Photo: Gespag)
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zügigen Räumlichkeiten zwischen Neona-
tologie, Intensivstation und Kreißsaal sta-
tioniert und voll in den klinischen Betrieb 
der Landes-Frauen- und Kinderklinik in-
tegriert.

Derzeitige Struktur

Die ärztliche Leitung der Humangene-
tischen Untersuchungs- und Beratungs-
stelle obliegt Herrn Univ. Doz. Dr. med. 
univ. Hans-Christoph Duba – Facharzt für 
Medizinische Genetik und Additivfach-
arzt für Humangenetik.

4 Jahre lang als Einzelkämpfer tätig be-
kam Doz. Duba im Mai 2006 Unterstüt-
zung durch Frau Dr. Barbara Günther 
aus Innsbruck. Frau Dr. Günther absol-
vierte am Humangenetischen Institut in 
Innsbruck 51 Monate im Hauptfach Me-
dizinische Genetik. Seit 01.05.2006 ist sie 
während der Absolvierung des Pflichtne-
benfachs Innere Medizin am Kranken-
haus der Barmherzigen Schwestern und 
des Wahlnebenfaches Gynäkologie und 
Geburtshilfe an der Landes-Frauen- und 
Kinderklinik v. a. für die dort anfallenden 
genetischen Fragestellungen zuständig. 
Sie hat als österreichweit erste Kandida-
tin am 12.09.2007 die Facharztprüfung 
für Medizinische Genetik absolviert und 

wird ihre Facharztausbildung im Februar 
2008 beenden.

Das modernst ausgestattete Zytoge-
netiklabor (u. a. 4 Forschungsmikros-
kope mit Karyotypisier- und FISH-Soft-
ware, Metaphasenfinder, „microclima-
tic chamber“) ist derzeit mit 5 biomedizi-
nischen Analytikerinnen besetzt. Die lei-
tende biomedizinische Analytikerin Karin 
Kirchmayr wird tatkräftig von ihren Kol-
leginnen Irene Auböck, Heidrun Fiereder, 
Silvia Perndl und Valerie Zeller unterstützt 
(. Abb. 2).

Patientenversorgung

Beratungstätigkeit und Klinik

Die Humangenetische Untersuchungs- 
und Beratungsstelle führt genetische Be-
ratungen zu allen Fragestellungen der Ge-
netik durch. Bis 30.08.2007 wurden 1025 
genetische Beratungen durchgeführt, die 
Frequenz ist steigend. Durch die räum-
liche Situierung in der Landes-Frauen- 
und Kinderklinik bestehen enge Koope-
rationen mit den Abteilungen für Kin-
der- und Jugendheilkunde (Prim. Univ. 
Prof. Dr. Klaus Schmitt), Kinderkardiolo-
gie (Prim. Univ. Doz. Dr. Gerald Tulzer), 
Kinderchirurgie (Univ. Doz. Dr. Wolfgang 
Pumberger), Neonatologie (Prim. Dr. Gab-

riele Wiesinger-Eidenberger), Pränatalme-
dizin (Prim. Dr. Wolfgang Arzt) und IVF-
Kinderwunsch (Prim. Univ. Doz. Dr. Ger-
not Tews). In regelmäßigen gemeinsamen 
Besprechungen werden alle genetisch in-
teressanten Fälle präsentiert und disku-
tiert.

Weiterhin wurde eine enge Koopera-
tion mit den Krankenanstalten und nie-
dergelassenen Ärzt(inn)en in Linz und 
im Großraum Oberösterreich aufgebaut, 
was durch den raschen Anstieg der gene-
tischen Beratungen und Zuweisungen er-
sichtlich ist.

Zytogenetische Diagnostik

Da sich an der Landes-Frauen- und Kin-
derklinik Spezialambulanzen für Prä-
natalmedizin, In-vitro-Fertilisation und 
Kinderheilkunde befinden, liegen die 
Schwerpunkte der zytogenetischen Di-
agnostik in der Pränatal- und der Post-
nataldiagnostik. Bis Ende September 2007 
wurden 3689 pränatale Proben (Schwer-
punkt Chorionzottenbiopsien) und 4795 
postnatale Proben aufgearbeitet.

Polkörperchendiagnostik

In den Jahren 2003 und 2004 wurde in 
Zusammenarbeit mit Herrn Univ. Doz. 
Dr. Thomas Ebner die Polkörperchena-
nalyse mittels FISH [numerische Aber-
rationen der Chromosomen 13, 16, 18, 21, 
22 (Multivysion PB) sowie Translokati-
onsdiagnostik] etabliert. Diese Untersu-
chung wird seit 2005 routinemäßig ange-
boten und es werden jährlich ca. 100 Ana-
lysen durchgeführt.

Molekulargenetische Diagnostik

Die Etablierung einer Molekulargene-
tik in Zusammenarbeit mit Dr. Webersin-
ke vom Krankenhaus der Barmherzigen 
Schwestern zur Abklärung häufiger Er-
krankungen (z.B. CF, AZF, FV, FII, MTH-
FR) ist im Aufbau.

Das zytogenetische Labor nimmt zur 
Qualitätssicherung an internationalen 
Ringversuchen teil und strebt zur Zeit ei-
ne Akkreditierung nach ISO 15189 an.

Abb. 2 8 Von links nach rechts: Hinten: Valerie Zeller (Biomedizinische Analytikerin), Dr. med. univ. 
Barbara Günther [Fachärztin für Medizinische Genetik (ab Februar 2008)], Univ. Doz. Dr. med. univ. 
Hans-Christoph Duba [Ärztlicher Leiter Humangenetik, Facharzt für Medizinische Genetik (Humange-
netik)], Irene Auböck (biomedizinische Analytikerin), Silvia Perndl (biomedizinische Analytikerin). Vor-
ne: Anita Krendl (Sekretariat), Karin Kirchmayr (leitende biomedizinische Analytikerin), Maria Maurer 
(Diplomandin). Nicht im Bild: Heidrun Fiereder (biomedizinische Analytikerin) (Photo: Gespag)
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Lehrtätigkeit

Univ. Doz. Duba hält für die medizinische 
Universität Innsbruck jedes Semester ei-
ne Vorlesung mit Übung (VU2) mit dem 
Titel: „Zytogenetische und molekularzy-
togenetische Untersuchungsmethoden in 
der Pränataldiagnostik“, welche den Stu-
dierenden die Komplexität der zytogene-
tischen bzw. molekularzytogenetischen 
Diagnostik vom ersten Ultraschall über 
die Punktion bis zum Endergebnis näher 
bringt. Weiters hält Univ. Doz. Duba re-
gelmäßig die Vorlesung „Humangenetik“ 
für die Hebammen an der Landesfach-
hochschule für Gesundheitsberufe in Bo-
zen und für die psychiatrischen Gesund-
heits- und Krankenpfleger an der Landes-
nervenklinik Wagner-Jauregg.

Seit 2002 wurden bzw. werden auch 
folgende Diplomarbeiten betreut: 
F	�Diplomarbeiten zur Erlangung des 

Magistergrades an der naturwissen-
schaftlichen Fakultät der Paris-Lo-
dron-Universität Salzburg mit den 
Themen: „Auswirkung neuer vorge-
burtlicher Screening Methoden auf 
die pränatale zytogenetische und mo-
lekularzytogenetische Diagnostik“ 
(Silvia Jungmair) und „Polkörperdi-
agnostik mittels Fluoreszenz In Situ 
Hybridisierung – Methodische Mög-
lichkeiten, Aussagekraft und Ein-
schränkungen“ (Maria Maurer).

F	�Diplomarbeit zur Erlangung des 
Grades einer Biomedizinischen Ana-
lytikerin an der Akademie für den 
medizinisch technischen Laborato-
riumsdienst am AKH der Stadt Linz 
mit dem Thema „Automatisation in 
der Zytogenetik – Vorteile für die Er-
stellung von Karyogrammen in der 
Routinediagnostik“ (Angelika Parg-
frieder).

Forschungstätigkeit

Es bestehen Kooperationen mit den Me-
dizinischen Universitäten in Innsbruck, 
Graz und Wien. Auf Grund der Zuge-
hörigkeit von Univ. Doz. Duba zum De-
partment Klinische Genetik der Medizi-
nischen Universität Innsbruck ist hier eine 
besonders enge Kooperation gegeben.

Seit 2002 hat Univ. Doz. Duba an fol-
genden Publikationen mitgewirkt:
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