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Allgemeine Information zu genetischen Untersuchungen

(Chromosomendiagnostik, FISH-Diagnostik, Array-CGH, molekulargenetische Diagnostik)

Genetische Untersuchungen haben das Ziel, Veranderungen der Chromosomen oder der Erbsubstanz
festzustellen oder auszuschliel3en. Diese Untersuchungen erfolgen in der Regel gezielt im Hinblick auf
bestimmte, vermutete Stérungen.

Bei der Chromosomenuntersuchung werden die Chromosomen aus bestimmten Korperzellen (in der
Regel Blutzellen) unter dem Lichtmikroskop betrachtet. Untersuchungsziel ist der Nachweis oder der
Ausschluss eines zahlenméaRig oder strukturell auffalligen Chromosomensatzes.

Bei der FISH-Diagnostik werden mit Hilfe farbmarkierter DNA-Sonden das Vorhandensein bestimmter
Chromosomenabschnitte bzw. die Anzahl bestimmter Chromosomen Uberprift.

Bei der Array-CGH wird ein bei der mikroskopischen Untersuchung nicht erkennbares Zuviel oder Zu-
wenig von Erbsubstanz nachgewiesen bzw. ausgeschlossen.

Bei der molekulargenetischen Diagnostik werden krankheitsverursachende Veranderungen (Mutatio-
nen) in einer Erbanlage (einem Gen) direkt nachgewiesen bzw. ausgeschlossen.

Bei der genetischen Diagnostik werden Befunde unterschiedlicher Wertigkeit erhoben:

- Nachweis einer genetischen Veranderung, die als Ursache der vermuteten Erkrankung oder Sto6-
rung bekannt ist. In diesem Fall bestatigt der genetische Befund in der Regel die Verdachtsdiagno-
se.

- Nachweis von Varianten (Polymorphismen), die erfahrungsgemaf nicht im Zusammenhang mit der
Erkrankung oder Storung stehen. Solche Varianten werden im Befund beschrieben, haben jedoch
keine gesundheitliche Bedeutung.

- Nachweis von Varianten (Polymorphismen), deren gesundheitliche Bedeutung gegenwartig nicht
genau eingeschatzt werden kann (sogenannte ,unclassified variants®).

- Fehlender Nachweis einer genetischen Veranderung, unauffalliger Befund. Je nach in Frage ste-
hender Stérung oder Erkrankung ist diese damit ausgeschlossen, oder es kann trotzdem eine mit
den verwendeten Methoden nicht feststellbare genetische Veranderung vorliegen.

Uber eine abweichende Wertigkeit der moglichen Befunde in Ihrem speziellen Fall werden Sie gegebenen-
falls aufgeklart.

Es kann vorkommen, dass die genetische Konstitution verschiedener Kdrperzellen oder Kdérpergewebe
unterschiedlich ist. Dies wird als Mosaik bezeichnet. Ein unauffalliger Befund in dem untersuchten Gewebe
schliel3t deshalb eine auffallige genetische Konstitution in diesem Gewebe oder in anderen Geweben nicht
vollsténdig aus. Umgekehrt bedeutet ein auffalliger Befund im untersuchten Gewebe nicht, dass die gene-
tische Konstitution in allen anderen Zellen oder Geweben ebenfalls auffallig ist.

Wenn mehrere Mitglieder einer Familie untersucht werden, ist eine korrekte Befundinterpretation in man-
chen Fallen davon abhangig, dass die angegebenen Verwandtschaftsverhédltnisse der Wirklichkeit ent-
sprechen. Sollte ein Befund zur Infragestellung der angegebenen Verwandtschaftsverhéltnisse (z. B. der
Vaterschaft) fuhren, teilen wir lhnen dies nur dann mit, wenn es zur Erflllung unseres Untersuchungsauf-
trags unvermeidbar ist.

Eine Quelle von Fehlern bei der medizinischen Labordiagnostik liegt in Probenverwechslungen. Es werden
alle Ublichen Sicherungsvorkehrungen getroffen, um Probenverwechslungen zu vermeiden.



Institut fir Humangenetik
Universitatsklinikum Freiburg
Arztlliche Direktorin: Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer

19106 Freiburg UNIVERSITATS

el: -

Fax: 0761-270 70180 = KLINIKUMFREIBURG mmm
www.uniklinik-freiburg.de/humangenetik

Einwilligungserklarung fur genetische Analysen gemafl GenDG

Patientendaten: Verantwortliche/r Arztin/Arzt (ggf. Stempel):
Name, Vorname:
Geburtsdatum:

Aktenzeichen:

Allgemeine Informationen zu genetischen Untersuchungen wurden mir erlautert.
Uber die in Frage stehende Erkrankung / Stérung / Diagnose :

deren genetische Grundlagen, die Méglichkeiten der Vorbeugung und Behandlung sowie iber Zweck, Art, Umfang, Aussagemoglich-
keiten und Aussagegrenzen der geplanten genetischen Untersuchungen einschlie3lich der mit der Blut- / Gewebeentnahme verbun-
denen Risiken bin ich hinreichend aufgeklart worden.

Das Gendiagnostikgesetz verlangt, dass nicht verbrauchtes Untersuchungsmaterial
(Blut- oder DNA-Probe) nach Abschluss der Untersuchungen vernichtet wird. Mit Ihrer
Einwilligung darf es jedoch langer aufbewahrt werden. Ich bin mit der Aufbewahrung und
Verwendung meines Untersuchungsmaterials tiber die gesetzliche Frist hinaus zum Zwe-
cke der Nachprufbarkeit der Ergebnisse, der Qualitatskontrollen und ggf. fur zukiinftige
neue Diagnosemdoglichkeiten flir die oben genannte Fragestellung einverstanden. O stimme zu O stimme nicht zu

Das Gendiagnostikgesetz verlangt, dass die Ergebnisse der Untersuchung nach 10 Jah-

ren vernichtet werden. Haufig sind diese Daten aber auch spater fiir Sie oder lhre Ange-

hérigen wichtig. Ich bin mit der Aufbewahrung meiner Untersuchungsergebnisse Uber die

gesetzliche Frist von 10 Jahren hinaus einverstanden. O stimme zu O stimme nicht zu

Meine Ergebnisse der genetischen Untersuchung/en dirfen fur die Beratung bzw. Untersu-
chung meiner Angehdrigen genutzt werden. O stimme zu O stimme nicht zu

Ich bin mit der Verwendung meines Untersuchungsmaterials und der Untersuchungser-
gebnisse zu wissenschaftlichen Zwecken einverstanden. Meine personlichen Daten wer-
den dabei unkenntlich gemacht (Pseudonymisierung). O stimme zu O stimme nicht zu

Ich bitte um Mitteilung aller Zusatzbefunde, die nach aktuellem Wissensstand eine gesund-
heitliche Bedeutung fur mich oder meine Familie haben. O stimme zu O stimme nicht zu

Ich bin damit einverstanden, dass meine Patientenunterlagen im Klinikrechenzentrum fach-
gerecht archiviert und kurzzeitig einem externen Dienstleister zur Aufbereitung Uberlassen 0O stimme zu O stimme nicht zu
werden.

Mit meiner Unterschrift gebe ich meine Einwilligung zu den genetischen Analysen, die zur Klarung der in Frage stehenden Erkran-
kung/Stérung notwendig sind, sowie zu den dafir erforderlichen Blut-/ Gewebeentnahmen. Mit der Weiterleitung des Untersu-
chungsauftrags an ein spezialisiertes medizinisches Labor bin ich einverstanden.

Den vorausgehenden Text habe ich gelesen und zur Kenntnis genommen. Mir wurde ausreichend Gelegenheit gegeben, meine Fra-
gen zu besprechen und mir wurde eine angemessene Bedenkzeit vor der Einwilligung in die oben genannte Untersuchung einge-
raumt.

Ich habe zur Kenntnis genommen, dass ich meine Einwilligung jederzeit ohne Angaben von Griinden ganz oder teilweise zuriickzie-
hen kann, ohne dass mir daraus Nachteile entstehen, und dass ich das Recht habe, Untersuchungsergebnisse nicht zu erfahren. Mir
ist bekannt, dass ich die eingeleitete Untersuchung jederzeit stoppen und die Vernichtung des Untersuchungsmaterials einschlieflich
aller daraus gewonnenen Untersuchungsproben sowie aller bis dahin erhobenen Ergebnisse und Befunde verlangen kann.

Ort, Datum Unterschrift Patient /gesetzlicher Vertreter Unterschrift Arzt /Arztin
erstellt am 20.11.2013
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