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Wir laden Sie und/oder lhr Kind ein, an einer immunologisch-genetischen Forschungsuntersuchung

teilzunehmen.

1. Die Teilnahme ist freiwillig.

2. Es kann sein, dass Sie von der Teilnahme keinen persdnlichen Vorteil haben, dass jedoch das
erworbene Wissen anderen Menschen nitzen kann.

3. Sie kdnnen von der Teilnahme jederzeit zuriicktreten.

Die Aufgabe des Immunsystems ist die Abwehr von pathogenen Keimen, d.h. Infektionserregern. Die
klinische Erfahrung zeigt jedoch, dass das Immunsystem der Menschen diese Aufgabe nicht mit
gleicher Effizienz erflllt, manche Personen sind infektanfalliger als andere. Die Ursachen hierflr sind
vielschichtig und die genetische Ausstattung eines jeden Individuums spielt dabei eine grofRe Rolle.
Daher mochten wir im Rahmen dieses Forschungsvorhabens genetische Untersuchungen des
Immunsystems, d.h. Analysen des Erbguts, durchfihren.

Ziel des Forschungsvorhabens:

Ziele dieses Forschungsvorhabens sind folgende:

1. Stérungen des Immunsystems zu charakterisieren, die zu einer erhdéhten Infektanfélligkeit fihren.

2. Veranderungen im genetischen Material zu finden, die diesen Stérungen zugrunde liegen.

3. Durch die identifizierten Stérungen des Immunsystems ein besseres Versténdnis der Funktion des
Immunsystems zu erhalten.

4. Prazisere und frihere Vorhersagen machen zu kénnen, wer ein erhdhtes Risiko tragt, eine
genetisch bedingte Erkrankung des Immunsystems zu entwickeln oder eine derartige Erkrankung
an seine Nachkommen weiterzugeben (verbesserte genetische Diagnostik).

5. Erkenntnisse Uber bislang noch unbekannte Defekte des Immunsystems zu gewinnen.

6. Grundlagen fiir eine verbesserte Therapie von Immundefekterkrankungen zu schaffen.

Ablauf der Untersuchung:

Es erfolgt eine Blutentnahme von mindestens 5ml EDTA-Blut, welches in das Forschungslabor
eingesandt wird. Aus dem Blut wird die DNA zur Untersuchung des Erbguts isoliert sowie Zellen zur
weiteren Aufarbeitung eingefroren. Im Rahmen der Untersuchung werden auf Forschungsbasis Gene,
die eine wichtige Rolle im Immunsystem spielen, sowie deren Genprodukte, analysiert. lhr
Einverstandnis vorausgesetzt, wirden wir Sie bei Auffélligkeiten gegebenenfalls erneut kontaktieren
um eine weitere Blutprobe fir die Durchfiihrung weiterer Analysen zu erbitten. Zusétzlich werden wir
zuweilen auch Stuhlproben, Speichelproben, oder andere Korperflissigkeiten zur weiteren
Aufarbeitung erbitten. Falls Sie an den Ergebnissen unserer Forschung interessiert sind, werden wir
Ihnen die endgultigen Ergebnisse gerne erklaren und fur Fragen bereitstehen.

Die Proben werden bei Ankunft im Labor pseudonymisiert. Dies bedeutet, dass der Forscher nicht
mehr mit den Patientendaten arbeitet, sondern mit Codes. Allein das betreuende arztliche Personal
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kann den Code wieder auf die personalisierten Daten zuriickfihren. Letzteres ist nétig, um -falls
gewlnscht- die Patienten tber die Ergebnisse unserer Forschung unterrichten zu kénnen.

Vorteile der Untersuchung:

Diese Untersuchung soll unser Wissen Uber die Funktionsweise des Immunsystems erweitern. Das
bedeutet, dass Sie nicht unbedingt einen direkten Nutzen fur sich, Ihr Kind oder andere
Familienmitglieder ziehen kénnen. Folgendes kdnnte jedoch fiir Sie von Interesse sein:

1. Die Information, dass Sie ein gesundes Immunsystem haben.

2. Die Information, dass eine spezifische Verdnderung im genetischen Material der Grund dafir ist,
dass Sie oder Ihr Kind haufig Infektionen haben.

3. Dass neue und bessere Behandlungsmdglichkeiten genutzt werden kénnen, wenn eine spezifische
Ursache fir Ihre Gesundheitsstérung gefunden wird.

4. Dass Sie Informationen Uber Krankheitsrisiken fiir die Lebensplanung nutzen kénnen.

Risiken und mégliche Konseqguenzen der Untersuchung:

Die Untersuchung lhres Immunsystems birgt keine direkten Risiken. Falls Sie der genetischen
Untersuchung zugestimmt haben, wird wéhrend dieser Studie gegebenenfalls der genetische Code
(DNA) von Ihnen und lhrer Familie untersucht. Sie sollten sich dartber im Klaren sein, dass das
Wissen uber den genetischen Ursprung einer Erkrankung Konsequenzen fir lhr weiteres Leben
haben kdnnte.

In einer Familienuntersuchung werden Informationen Uber die Elternschaft offenkundig. Dabei kénnen
Gesichtspunkte der Adoption und Vaterschaft bertihrt werden. Es ist unsere Handhabe, solche
Informationen nicht mit Ihnen zu teilen, sofern Sie diese nicht verlangen oder wenn keine direkten
medizinischen oder reproduktiven Konsequenzen fiir Sie oder lhre Familie bestehen.

Aufbewahrung des genetischen Materials:

Aus den Proben wird das genetische Material, die DNA, gewonnen. Die Proben werden fir 25 Jahre
aufbewabhrt, es sei denn, Sie treten aus der Studie aus, oder Sie méchten, dass die Proben am Ende
der Untersuchung vernichtet werden. Sie haben das Recht, jederzeit aus der Forschung ohne
Nachteile fur Sie auszutreten. AuRerdem werden im Rahmen dieser Untersuchungen ggf. Serum,
Stuhl, Speichel oder Zellen von lhnen aufbewahrt. Fir diese gilt ebenfalls das oben gesagte.

Es ist zudem vorgesehen, die gewonnenen Proben und Informationen fir Forschungsvorhaben in
Deutschland und im Ausland mit deutschen und ausléandischen Forschungspartnern, wie
beispielsweise staatlichen und privaten Instituten, Forschungszentren oder pharmazeutische Industrie,
zu verwenden. Hierzu werden die Proben -und in kodierter oder pseudonymisierter Form auch
Informationen Uber die Probe- diesen Forschungspartnern Ubergeben, respektive zugéanglich
gemacht.

Vertraulichkeit:

Falls Ergebnisse dieser Forschungsuntersuchungen in medizinischen Fachzeitschriften oder auf
Kongressen dargestellt werden, bleiben die Teilnehmer der Untersuchungen anonym. Medizinische
Aufzeichnungen von Patienten werden gemafR geltenden rechtlichen Verordnungen aufbewahrt.

Wir werden keine Informationen aus dieser Studie von lhnen oder Ihrer Familie an Versicherungen
oder Arbeitgeber weitergeben.

Probleme oder Fragen:

Sollten irgendwelche Probleme oder Fragen beziiglich der Forschungsuntersuchung, Ihrer Rechte als
Teilnehmer, oder studienbezogener Verletzungen auftreten, sollten Sie den Studienleiter Gber das
Centrum fur Chronische Immundefizienz, Universitatsklinik Freiburg, Engesserstrale 4, 79108
Freiburg, kontaktieren.



Einverstandniserklarung fir:

Patientenkleber

Wir werden lhnen eine Kopie dieses Dokuments fir spatere Fragen und lhre persdnlichen

Unterlagen aushandigen.

Bitte bestimmen Sie, ob Sie Uber endgultige Informationen, die Ihre Gesundheit oder die Ihres Kindes

betreffen, benachrichtigt werden mdchten.

Ich bin mit der Analyse meines Immunsystems oder des Immunsystems meines Kindes

einverstanden.

Ich bin mit der genetischen Analyse (ggf. das ganze Genom betreffend) einverstanden.

Ich méchte nicht Gber Ergebnisse, die im Rahmen dieser Forschung tber mich oder mein Kind

erhoben werden, benachrichtigt werden.

Ich méchte Uber Ergebnisse, die im Rahmen dieser Untersuchungen tber mich oder mein Kind

erhoben werden, benachrichtigt werden.

Ich erlaube dem Studienleiter, mich bei Notwendigkeit zu kontaktieren.

Ich méchte, dass meine Blutprobe und meine Informationen komplett anonymisiert werden.
(Eine Anonymisierung bedeutet, dass die erhobenen Daten nie mehr auf meine Person rickfuhrbar

sein werden.)

Bitte vervollstandigen Sie den entsprechenden Absatz, A oder B:

A Einverstandniserklarung fur Erwachsene.

Ich habe die Erklarungen zu dieser Untersuchung
gelesen und die Mdglichkeit erhalten, diese zu
diskutieren und Fragen zu stellen. Ich bin
einverstanden, an dieser Forschung
teilzunehmen.

(Datum und Unterschrift des Patienten)

B Einverstandniserklarung fir Eltern
minderjahriger Patienten.

Ich habe die Erklarungen zu dieser Untersuchung
gelesen und die Mdglichkeit erhalten, diese zu
diskutieren und Fragen zu stellen. Ich bin hiermit
einverstanden, dass mein Kind an dieser
Forschung teilnimmt.

(Datum und Unterschrift beider Eltern/aller
Sorgeberechtigten)

(bitte Verwandtschaftsstellung angeben)

(Datum und Unterschrift des aufklarenden Arztes)




