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Patientenaufklarung vor genetischer Beratung
durch einen Facharzt/-arztin fiir Humangenetik

Sie haben sich zu einer facharztlichen genetischen Beratung (ausfiihrliche genetische Beratung durch einen Facharzt/arztin fir
Humangenetik) angemeldet. Wir mochten Ihnen erldutern, was bei einer facharztlichen genetischen Beratung geschieht und was
Sie durch die Beratung erreichen kénnen.

Eine facharztliche genetische Beratung umfasst regelmaRig:
- die Klarung lhrer persénlichen Fragestellung und des Beratungsziels,
- die Erhebung lhrer personlichen und familidren gesundheitlichen Vorgeschichte (Anamnese),
- die Bewertung vorliegender arztlicher Befunde bzw. Befundberichte,
- die kdrperliche Untersuchung von lhnen oder Angehdrigen, wenn dies fur lhre Fragestellung von Bedeutung ist,
- eine Beratung Uber allgemeine genetische Risiken und die Abschatzung spezieller genetischer Risiken,
- die Veranlassung von Untersuchungen an Blut oder anderen Geweben, wenn dies fr Ihre
- Fragestellung von Bedeutung ist,
- die Erstellung einer moglichst genauen medizinisch-genetischen Diagnose,
- eine ausfUhrliche Information Uber die in Frage stehenden Erkrankungen/Storungen,
- eine ausflhrliche Beratung Uber die moglichen Bedeutungen dieser Informationen fir Ihre Lebens- und Familienplanung
und ggf. fir lhre Gesundheit.

Eine facharztliche genetische Beratung soll lhnen u.a. helfen, Fragen zu beantworten, die aufgetreten sind im Zusammen-
hang mit
- einer eventuell erblich (mit-)bedingten Erkrankung oder Entwicklungsstorung bei lhnen selbst, Ihren Kindern oder anderen
Angehdrigen,
- einereventuellerblich (mit-)bedingten Erkrankung oder Entwicklungsstorung, die Sie fiir sich oder Ihre Angehérigen beflirchten,
- der Einnahme von Medikamenten, Impfungen und anderen du3eren Einwirkungen wahrend der Schwangerschaft.

Wie weit die facharztliche genetische Beratung dabei tatsachlich hilfreich sein kann, hdangt von der jeweiligen Erkrankung/Sto-
rung und von lhrer personlichen Fragestellung ab. Beides legt fest, was im Rahmen der genetischen Beratung besprochen wird
und bestimmt die Genauigkeit unserer Aussagen zu genetischen Risiken. Wenn wir im Laufe unseres Gespraches von Ihnen Hin-
weise auf Ihnen bislang nicht bewuBte zusatzliche Risiken erhalten, werden wir Sie von uns aus darauf ansprechen. Sie kdnnen
dannselbst bestimmen, ob und wie weit Sie informiert werdenwollen. Eine umfassende Aufklarung Uber alle denkbaren genetisch
(mit-)bedingten Erkrankungen ist nicht moglich. In manchen Féllen ist keine genaue Aussage zur Wahrscheinlichkeit des Auftre-
tens einer bestimmten Erkrankung/Stérung moglich. Es ist auch nicht moglich, jedes Erkrankungsrisiko fir Sie selbst oder Ihre
Angehorigen (insbesondere fir Ihre Kinder) durch genetische Untersuchungen auszuschlieRen. Genetische Untersuchungen
werden nicht ohne |hre aktive Entscheidung hierzu durchgefthrt. Dabei kdnnen sich auch Auffalligkeiten entdeckt werden, die
nach derzeitiger medizinischer Kenntnis nicht die Ursache fir eine gesundheitliche Schadigung sind. Auf solche Auffalligkeiten
werden Sie von uns nur dann hingewiesen, wenn es fir die Erflillung des Untersuchungsauftrages erforderlich ist oder wenn Sie
es ausdricklich wiinschen.

Die Beratung soll fir Sie eine Entscheidungshilfe sein und es Ihnen erleichtern, Krankheitsrisiken zu bewerten und sich ggf. auf
sie einzustellen. Es bleibt Ihre Entscheidung, welche Ergebnisse Sie zur Kenntnis nehmen wollen und welche Konsequenzen Sie
aus dem Beratungsgesprach ziehen. Die wichtigsten Inhalte der Beratung werden Ihnen in einem verstandlich gehaltenen Brief
noch einmal zusammengefasst. Wenn im Anschluss daran noch Fragen offenbleiben oder wenn neue Probleme auftreten, konnen
Sie sich wieder an uns wenden.

Unsere Zusammenarbeit mit anderen Arzten ist in der drztlichen Berufsordnung geregelt. Danach kénnen Sie mitbestimmen, in
welchem Umfang andere beteiligte Arzte informiert werden. Méglicherweise wird Ihre Blut-/Gewebeprobe nicht (nur) inunserer
Einrichtung, sondern (auch) in anderen Laboren analysiert. In jedem Falle unterliegen alle Beteiligten der arztlichen Schweige-
pflicht und es werden alle gesetzlichen Vorgaben, insbesondere des Datenschutzes, eingehalten. Weitere Informationen erhalten
Sie auf unserer Homepage www.medicover.de und unter www.bvdh.de sowie www.gfhev.de.

Facharztin fur Humangenetik Medicover Berlin-Mitte MVZ
Prof. Dr. med. Elisabeth Godde Hausvogteiplatz 3-4 Telefon: +49 302063300-0 berlin-mitte@medicover.de
10117 Berlin Telefax: +49 302063300-10



A
Y
MEDICOVER

BERLIN-MITTE

Aufklarung vor genetischen Analysen gemaf3
Gendiagnostikgesetz (GenDG)

Die Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik (GfH) und der Berufsverband Deutscher Humangenetiker (BVDH) weisen
ausdriicklich darauf hin, dass das Gendiagnostikgesetz (GenDG) fiir alle genetischen Analysen gemiR GenDG eine aus-
fiihrliche Aufklarung und eine schriftliche Einwilligung der Patienten voraussetzt. Vor vorgeburtlichen und pradiktiven
(vorhersagenden) Analysenist zusitzlich eine genetische Beratung erforderlich. Bitte lesen Sie diese Patienteninformation
zur Aufklarung vor genetischen Analysen sorgfaltig durch und sprechen Sie uns gezielt an, wenn Sie Fragen dazu haben.

Ihnen (oder einer Person, fur die Sie sorgeberechtigt sind oder die Sie betreuen) wurde die Durchfihrung einer genetischen
Analyse empfohlen. Wir méchten Ihnen erldutern, welches Ziel diese Analysen haben, was bei genetischen Analysen geschieht
und welche Bedeutung die Ergebnisse fir Sie und Ihre Angehorigen erlangen kénnen.

Eine genetische Analyse hat zum Ziel,

- die Chromosomen als Trager der Erbsubstanz mittels Chromosomenanalyse bzw. molekular-zytogenetischer Analyse,

- die Erbsubstanz selbst (DNS/DNA) mittels molekulargenetischer bzw. Array-Analyse oder

- die Produkte der Erbsubstanz (Genproduktanalyse)
auf genetische Eigenschaften zu untersuchen, die moglicherweise die Ursache der bei Ihnen oder Ihren Angehdrigen aufgetrete-
nen oder vermuteten Erkrankung / Stérung sind.

Als Untersuchungsmaterial dient in den meisten Fallen eine Blutprobe (5 ml, bei Kindern oft weniger). Normalerweise bedingt
eine Blutentnahme keine gesundheitlichen Risiken. Manchmal kannim Bereich der Einstichstelle eine Blutansammlung (Hamatom)
oder extrem selten eine Nervenschadigung auftreten. Sollte in Ihrem Fall eine Gewebeentnahme notwendig sein (Hautbiopsie,
Fruchtwasserpunktion, Chorionzottenbiopsie o0.a.), werden Sie gesondert Uber die Risiken der Probenentnahme fiir Sie und ggf.
flr das von Ihnen erwartete Kind aufgeklart. Ein weiteres, nie vollig auszuschlieRendes Risiko besteht in der Moglichkeit einer
Probenverwechslung. Es werden alle MaBnahmen unternommen, um diese und andere Fehler zu vermeiden.

Bei einer genetischen Analyse werden
- entweder bei einem konkreten Verdacht gezielt einzelne genetische Eigenschaften (z.B. mittels molekularzytogenetischer,
molekulargenetischer oder Genproduktanalyse)
- oder viele genetische Eigenschaften gleichzeitig im Sinne einer Ubersichtsmethode (z.B. mittels Chromosomenanalyse,
DNA-Array, Genomsequenzierung) untersucht.

Bedeutung der Ergebnisse

Wird eine krankheitsverursachende Eigenschaft (z.B. eine Mutation) nachgewiesen, hat dieser Befund in der Regel eine hohe
Sicherheit. Wird keine krankheitsverursachende Mutation gefunden, kénnen trotzdem fir die Erkrankung verantwortliche
Mutationen in dem untersuchten Gen oder in anderen Genen vorliegen. Eine genetische Krankheit bzw. Veranlagung fir eine
Krankheit 143t sich daher meist nicht mit volliger Sicherheit ausschlief3en. Indiesem Fall werden wir versuchen, eine Wahrschein-
lichkeit fir das Auftreten der o.g. Erkrankung bzw. eine Veranlagung bei Ihnen bzw. Ihren Angehdérigen abzuschatzen. Manchmal
werden Genvarianten nachgewiesen, deren Bedeutung unklar ist. Dies wird dann im Befund angegeben und mit Ihnen bespro-
chen. Eine umfassende Aufklarung tUber alle denkbaren genetisch (mit-)bedingten Erkrankungsursachen ist nicht moglich. Es ist
auch nicht moglich, jedes Erkrankungsrisiko fir Sie selbst oder Ihre Angehorigen (insbesondere fiir Ihre Kinder) durch genetische
Analysen auszuschliel3en.

Prinzipiell kdnnen beiallen Untersuchungstechniken Ergebnisse auftreten, die nicht mit der eigentlichen Fragestellungim direkten
Zusammenhang stehen, aber trotzdem von medizinischer Bedeutung fir Sie oder lhre Angehérigen seinkdnnen (Zusatzbefunde).
Insbesondere bei den Ubersichtsmethoden wie Array-Analysen und Genomsequenzierungen kdnnen Zufallsbefunde auftreten,
welche auf (Ihnen moglicherweise noch nicht bewusste) erhéhte Risiken fiir eventuell schwerwiegende, nicht vermeidbare oder
nicht behandelbare Erkrankungen hinweisen. Sie kénnen im Rahmen der Einwilligung bestimmen, ob bzw. unter welchen Um-
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standen sie Uber derartige Zusatzbefunde informiert werden méchten. Werden mehrere Familienmitglieder untersucht, ist eine
korrekte Befundinterpretation davon abhdngig, dass die angegebenen Verwandtschaftsverhaltnisse stimmen. Sollte der Befund
einer genetischen Analyse zum Zweifel an den angegebenen Verwandtschaftsverhdltnissen fihren, teilen wir Ihnen dies nur mit,
wenn es zur Erflllung unseres Untersuchungsauftrages unvermeidbar ist.

Widerrufsbelehrung

Sie kénnen Ihre Einwilligung zur Analyse jederzeit ohne Angaben von Griinden ganz oder teilweise zuriickziehen. Sie haben das
Recht, Untersuchungsergebnisse nicht zu erfahren (Recht auf Nichtwissen), eingeleitete Untersuchungsverfahren bis zur Ergeb-
nismitteilungjederzeit zu stoppen und die Vernichtung allen Untersuchungsmaterials sowie aller bis dahin erhobenen Ergebnisse
zu verlangen.
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Fragen an die ratsuchende Frau

Name/Patientin

Geburtsdatum

Adresse

Sehr geehrte Ratsuchende,

Telefonnummer

Sie haben sich zu einer humangenetischen Beratung angemeldet. Um diesen Termin gut vorzubereiten bitten wir Sie, die nach-
folgenden Fragen so genau wie moglich zu beantworten. Falls bereits Untersuchungen durchgefthrt wurden bringen Sie bitte
die Untersuchungsbefunde mit. Im Beratungsgesprach kbnnen wir dann gemeinsam kléaren, welche genetische Untersuchungen

flr Sie hilfreich sein kdnnen.

FRAGEN ZUR FAMILIENPLANUNG

Haben Sie Verhitungsmittel benutzt?

Waren Sie schon einmal schwanger?

FRAGEN ZUR EIGENEN GESUNDHEIT

Haben oder hatten Sie eine der folgenden
Erkrankungen:

Nehmen Sie zur Zeit Medikamente?

Wurden Sie schon einmal operiert?

NEIN JA - Welche, wann?

NEIN JA - Wann, Ausgang der Schwangerschaft(en)?

Diabetes Bluthochdruck

Schilddriisen-Unterfunktion/-Uberfunktion Epilepsie
Thrombose/Embolie

NEIN JA - Welche?

NEIN JA - Wann, welche Operation(en)?

Bitte flillen Sie auch die Riickseite aus.
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FAMILIENKRANKENGESCHICHTE (eventuell ein zusitzliches Blatt verwenden!)

Haben Sie Geschwister und/oder
Halbgeschwister?

Hatte Ihre Mutter Tot- oder Fehlgeburten?

Haben Ihre Geschwister Kinder?

Sind Ihnen von |hren Eltern, GroBeltern
oder anderen Verwandten Erkrankungen
bekannt, die in Ihrer Familie besonders
haufig auftreten oder bei denen Verdacht
auf Erblichkeit besteht?

Sind diese schon einmal genetisch
untersucht worden?

Ist Ihre Familie mit der Ihres Partners
verwandt?

Ihre Fragen:

Datum

NEIN JA - Wie viele?

e - -
NEIN JA - Sind diese gesund?

e - B
NEIN JA - Wann? Ergebnis?

— - B
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Patienteneinwilligung zur genetischen Beratung
durch einen Facharzt/-arztin fiir Humangenetik

Nachname

Vorname

Geburtsdatum Telefonnummer

Stra3e und Hausnummer

PLZ Ort

Bitte lesen Sie diese Einwilligung sorgfaltig durch und kreuzen Sie die fir Sie zutreffenden Antworten an*:

Das Informationsblatt zur facharztlichen genetischen Beratung habe ich gelesen, verstanden und eine Kopie davon erhalten.
E] nein

Ich bin damit einverstanden, dass auch der Gberweisende Arzt einen Beratungsbrief (humangenetische Beurteilung) erhélt.
Der Beratungsbrief sowie die Befunde von ggf. aus dieser Beratung resultierenden Untersuchungen sollen au8erdem geschickt
werden an®:
Frau/Herrn Dr.
Frau/Herrn:

Der Gesetzgeber schreibt vor, dass Ihre personenbezogenen Daten und medizinischen Ergebnisse / Befunde nach 10 Jahren
vollstandigvernichtet werden missen. Diese Informationen kénnen jedoch auch danach noch flir Sie oder Ihre Angehérigen (z.B.
fur lhre Kinder) von groBer Bedeutung sein. Mit Ihrer Einwilligung diirfen wir diese Daten auch Uber die gesetzlich vorge-
schriebene Frist von 10 Jahren hinaus aufbewahren. Sind Sie damit einverstanden, dass die fir Sie oder Ihre Angehorigen
relevanten Daten / Unterlagen bis zu 30 Jahre aufbewahrt und erst dann vernichtet werden?

ja nein

Ich bin einverstanden, dass erhobene Daten / Ergebnisse Uber die in Frage stehende Erkrankung in verschlUsselter (pseudo-
nymisierter) Form fur wissenschaftliche Zwecke genutzt und anonymisiert in Fachzeitschriften veroffentlicht werden.
ja - nein

Sollte die 0.g. Fragestellung auch fur meine Verwandten (ersten und zweiten Grades) relevant sein, dirfen die Gber meine
Person erhobenen Ergebnisse in dem Umfang fur die Beratung / Untersuchung meiner Verwandten genutzt werden, wie dies
zur Klarung von deren Fragestellung unabdingbar ist.

Cja nein

Ich wurde darauf hingewiesen, dass ich meine Einwilligung jederzeit ohne Angaben von Griinden ganz oder teilweise zuriick-
ziehen kann, ohne dass mir daraus Nachteile entstehen und dass ich das Recht habe, Untersuchungsergebnisse nicht zu er-
fahren (Recht auf Nichtwissen).

Ort, Datum* Unterschrift der/des Ratsuchenden / des (gesetzlichen) Vertreters*

* Angaben werden vom GenDG explizit gefordert
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Krankenkasse bzw. Kostentréger

Name, Vorname des Versicherten

geb. am (DOB) N\
@
Kassen-Nr. Versicherten-Nr. Status Yerantwortieher Azt (Praxisstempe) M E D I COVE R

| | Geschlecht des Patienten: BERLIN-MITTE

Betriebsstatten-Nr. Arzt-Nr. Datum L manniich L] weiblich [ unbestimmt

‘ ‘ Ethnische Herkunft

Einwilligungserkldrung nach Gendiagnostikgesetz (GenDG)

Die Regelungen des GenDG sehen flr genetische Untersuchungen eine ausfiihrliche Aufklarung und eine schriftliche Einwilligung vor,
zudem vor pradiktiven (bei Gesunden) und vorgeburtlichen Analysen zusétzlich eine genetische Beratung.

Bitte nehmen Sie nachfolgend Streichungen vor, falls Sie einzelnen Punkten nicht zustimmen.

Hiermit erklare ich, dass ich

von meinem behandelnden Arzt (ber Aussagekraft und Konsequenzen der humangenetischen Untersuchung aufgeklart wurde,
jederzeit ausreichend Gelegenheit hatte, offene Fragen zu stellen und erschopfende sowie verstandliche Antworten darauf zu erhalten,

mit der erforderlichen Entnahme von Untersuchungsmaterial (Blut, Gewebe, bei Pranataldiagnostik Chorionzotten bzw. Fruchtwasser und Nabelschnurblut)
einverstanden bin, und

mit der Durchftihrung der genetischen Untersuchung zur Klarung der in Frage stehenden Indikation/Dianose/Verdacht

‘‘‘‘‘‘‘‘‘‘‘‘‘ einverstanden bin.

Weiter erklare ich hiermit meine Einwilligung

mit der Auswertung zuséatzlicher Gene der gleichen Indikationsgruppe im Rahmen der Forschung einverstanden bin,

dass ich mit der Aufbewahrung des verbleibenden Probenmaterials nach Abschluss der Untersuchung einverstanden bin, jedoch keinen Anspruch auf Auf-
bewahrung erhebe,

dass ich mein Probenmaterial und ggf. die DNA-Sequenzinformation anonymisiert flr die Qualitatssicherung und wissenschaftliche Fragen zur Verfliigung stelle,
flr eine Veroffentlichung der Untersuchungsergebnisse in anonymisierter Form in wissenschaftlichen Publikationen,

mit der Aufbewahrung der Untersuchungsergebnisse Uber die gesetzlich vorgeschriebene Dauer von 10 Jahren hinaus, jedoch keinen Anspruch darauf erhebe,
in die Weiterleitung des Untersuchungsauftrags oder Teilen davon - falls erforderlich - an ein medizinisches Kooperationslabor,

und dafiir, dass die Befunde der Untersuchung(en) auch an weitere, nachfolgend benannte Arzte geschickt werden:

Dr.(s). med.

Name PLZ/Ort ' Stral3e

Ich wurde ferner dariiber belehrt, dass

ich die Analyse jederzeit stoppen und die Vernichtung der bis dahin erzielten Ergebnisse verlangen kann

ich meine Einwilligung jederzeit und ohne Angaben von Griinden ganz oder teilweise zuriickziehen kann,

ich die bis zum Zeitpunkt des Widerspruchs entstandenen Kosten in vollem Umfang tibernehme,

ich das Recht habe, Untersuchungsergebnisse nicht zu erfahren (Recht auf Nichtwissen),

die genetische Untersuchung und Begutachtung sich nur auf die angeforderte Indikation bezieht und keine Aussagen Uber andere Erkrankungen getroffen werden,
bei Duo/Trio/Quattro-Analysen (groRe Panels, Exome, Genome) die Analyseergebnisse nicht Betroffener nur zur Validierung von Varianten des Indexpatienten dienen,

in seltenen Fallen klinisch relevante Zufallsbefunde auftreten kénnen, die nicht in Zusammenhang mit dem Untersuchungsauftrag stehen, jedoch fur mich und/oder
meine Familienangehorigen eine Behandlungskonsequenz haben. Ich erhebe keinen Anspruch auf Vollstandigkeit oder zukiinftige Aktualisierungen von Zusatzbefunden.

Wichtig: Mitteilung von Zufallsbefund mit therapeutischer oder prophylaktischer Relevanz, die zufllig oder im Rahmen der Forschung gefunden wurden

Ja, ich wiinsche die Mitteilung von Zufallsbefunden Nein, ich wiinsche keine Mitteilung von Zufallsbefunden (keine Auswahl wird als “Nein” gewertet)
Ort Datum T T Unterschrift Patient(in) oder gesetzlicher'\‘/ertrete”r' """" Unterschrift verantwortliche arztliche Person
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