Information zur DNA-Diagnostik / Gendiagnostik

Molekulargenetische Untersuchungen haben das Ziel, Verdnderungen der Erbsubstanz festzustellen oder
auszuschlieBen. Diese Untersuchungen erfolgen in der Regel gezielt zum Ausschluss oder zur Bestatigung
einer genetisch bedingten Erkrankung. Ein ungezielter Ausschluss oder Nachweis von genetischen
Veranderungen ist nicht sinnvoll und wird nicht durchgefihrt. Als Untersuchungsmaterial findet meist DNA aus
zellkernhaltigen Blutzellen Verwendung. Hierzu ist eine Blutentnahme von 2-3 ml notwendig. Eine solche
Blutentnahme bedingt in der Regel keine gesundheitlichen Risiken. Bei Friihgeborenen, Sauglingen und
Kleinkindern sollten mégliche spezielle Risiken einer solchen Blutentnahme mit dem Kinderarzt besprochen
werden. Meist wird dieser auch die genetische Untersuchung veranlassen.

Bei der Gendiagnostik werden die Krankheit verursachenden Veranderungen (Mutationen) in einer Erbanlage
(einem Gen) direkt nachgewiesen bzw. ausgeschlossen. Wenn eine Mutation nachgewiesen wird, hat dieser
Befund in der Regel eine hohe Sicherheit (geringe Rate so genannter falsch positiver Befunde). Wenn keine
Mutation nachgewiesen wird, kann je nach Krankheit trotzdem eine genetische Ursache vorliegen, die zum
Beispiel mit heutigen Methoden nicht nachgewiesen werden kann. In diesen seltenen Fallen wird lhr Arzt sie
gesondert beraten.

Wenn mehrere Mitglieder einer Familie untersucht werden, ist eine korrekte Befundinterpretation davon
abhangig, dass die angegebenen Verwandtschaftsverhaltnisse der Wirklichkeit entsprechen. Sollte ein Befund
zur Infragestellung der angegebenen Verwandtschaftsverhéltnisse (z. B. der Vaterschaft) flhren, teilen wir
Ihnen dies nur dann mit, wenn es zur Erflllung unseres Untersuchungsauftrags unvermeidbar ist.

Eine mdgliche, aber seltene, Fehlerquelle bei der medizinischen Labordiagnostik liegt in
Probenverwechslungen. Es werden alle erforderlich und fachlich gebotenen Sicherheitsvorkehrungen getroffen,
um Probenverwechslungen zu vermeiden. Um Zweifel vollstandig auszuschlieBen wird bei Untersuchungen, die
besonders wichtige therapeutische Konsequenzen haben, eine zweite Analyse aus einer unabhangigen
Blutprobe empfohlen.

Da das Labor, welches die Untersuchungen durchflihrt, auch an wissenschaftlichen Studien teilnimmt, ist es
wilinschenswert, lhre Restblutprobe in anonymisierter Form fiir Forschungszwecke aufzubewahren. Wenn Sie
dem nicht zustimmen méchten, wird nicht verbrauchtes Untersuchungsmaterial nach Abschluss der fiir Sie
erforderlichen molekulargenetischen Diagnostik vernichtet.

Einverstandnis: Das Untersuchungsmaterial soll

Die Information zur molekulargenetischen O nach Abschluss der molekulargenetischen
Untersuchung (DNA-Diagnostik, Diagnostik
Gendiagnostik) habe ich gelesen, zur Kenntnis O nach einer Aufbewahrungspflicht von 10

genommen und davon eine Kopie erhalten.
Der Arzt hat mich darliber informiert, dass
eine DNA- Probe wegen folgender Indikation
molekulargenetisch untersucht werden soll: .........

Uber Aussagemabglichkeiten und
Aussagegrenzen der Gendiagnostik im
vorliegenden Fall bin ich aufgeklart worden.
Ich bin mit der Abnahme einer Blutprobe
einverstanden und wiinsche die Durchfihrung
einer molekulargenetischen Diagnostik.

Patient
Vorname Name: ....coooovvvvieiiee e,
(=) o To T C=T0 AP
(@ G 7= (VT3 RN

Bei meinem Kind / der von mir betreuten Person:
Vorname Name: ....coooovvivieeeee e,
(=) o To T C=T0 AP

Jahren vernichtet werden (die aufbewahrte
Probe wird ausschlieBlich bei erneutem
Untersuchungsauftrag und erneuter
Einwilligung verwendet)
Der anonymen Verwendung fur wissenschaftliche
Zwecke
0O stimme ich zu
O stimme ich nicht zu

Mir ist bekannt, dass ich meine Zustimmung zu
genetischen Untersuchungen und zur
Aufbewahrung der Probe jederzeit ohne Angabe
von Grinden und ohne persdnliche Nachteile
widerrufen kann

Praxis:

Stempel




