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Einwilligungserklarung zur Durchfihrung genetischer Analysen gemaR GenDG

Sehr geehrte Patientin, sehr geehrter Patient,

bei Ihnen bzw. lhrem Kind ist die Durchfiihrung genetischer Analysen (NGS-Sequenzierung inkl. Auswertung eines diagnostischen
Panels, Einzelgen-/Stufen-/Array-Diagnostik) bei V.a.

geplant. Bitte nochmals vom ARZT eintragen lassen

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

Ich habe eine allgemeine schriftliche/miindliche Aufklarung zu genetischen Analysen gemaR GenDG erhalten und verstanden. Mit
meiner Unterschrift gebe ich meine Einwilligung zu den genetischen Analysen, die fiir die Klarung der 0.g. Erkrankung/Diagnose
notwendig sind sowie zu den dafir erforderlichen Blut-/Gewebeentnahmen. Ich hatte ausreichend Gelegenheit, offene Fragen zu
besprechen.

e Bei der Untersuchung kénnen auch Ergebnisse auftreten, die nicht mit der eigentlichen Fragestellung im direkten
Zusammenhang stehen, aber trotzdem von medizinischer Bedeutung fur Sie oder Ihre Angehdrigen sein kénnen (sog.
Zusatzbefunde). Dies ist besonders relevant bei der NGS-Sequenzierung/Panel-/Array-Diagnostik, bei der mehrere bis viele
Erbanlagen (Gene) gleichzeitig untersucht werden, die fir die 0.g. klinische Fragestellung zum jetzigen Zeitpunkt relevant
erscheinen. Es kénnen allerdings keineswegs Aussagen uber alle genetisch bedingten Risiken getroffen werden. Sie kdnnen
entscheiden, ob und inwieweit Sie Zusatzbefunde mitgeteilt bekommen méchten (Mehrfachnennungen sind mdaglich):

O Ich méchte Gber Zusatzbefunde informiert werden, die fir mich von medizinischer Bedeutung sein kénnen.

O Ich moéchte auch Uber Zusatzbefunde informiert werden, die nicht fir mich selbst, aber ggf. fir Familienangehoérige von
medizinischer Bedeutung sein kénnen (z.B. Anlagetréagerschaft fir autosomal-rezessive Erkrankungen).

O Ich moéchte nur Uber Zusatzbefunde informiert werden, wenn sich praktische Konsequenzen fir mich oder meine Familie
daraus ableiten lassen.

O Ich méchte keine Zusatzbefunde mitgeteilt bekommen.

o Bei Bedarf durfen die Ergebnisse fir die Beratung /Untersuchung meiner Angehdérigen genutzt werden: O ja O nein

Der Gesetzgeber schreibt vor, dass |hre personenbezogenen Daten und medizinischen Ergebnisse/Befunde
nach 10 Jahren vollstandig vernichtet werden missen. Diese Informationen kénnen jedoch auch danach
noch fiir Sie oder Ihre Angehorigen (z.B. fur lhre Kinder) von groRer Bedeutung sein. Mit lhrer Einwilligung
durfen wir diese Daten auch tber die gesetzlich vorgeschriebene Frist von 10 Jahren hinaus aufbewahren.

Ich bin damit einverstanden, dass die fir mich oder meine Angehdrigen relevanten Daten/Unterlagen uber
10 Jahre hinaus aufbewahrt und erst spéater vernichtet werden: O ja O nein

Die Daten der genetischen Analysen werden gespeichert und in anonymisierter Form zu Vergleichszwecken
bzw. fir die Qualitatssicherung in Datenbanken in der Abteilung fir Humangenetik hinterlegt.

Das Gendiagnostikgesetz verlangt, dass nicht verbrauchtes Untersuchungsmaterial nach Abschluss der
Untersuchung vernichtet wird. Mit lhrer Einwilligung darf es jedoch aufbewahrt werden. Bitte entscheiden Sie,
ob und wie nicht verbrauchtes Untersuchungsmaterial verwendet werden darf.

Ich bin einverstanden mit der Aufbewahrung meines Untersuchungsmaterials: O ja O nein
sowie mit der Verwendung fur Zwecke der Qualitatssicherung in verschliisselter (pseudonymisierter) Form: O ja O nein
sowie mit der Verwendung fur Zwecke der Forschung in verschlisselter (pseudonymisierter) Form: O ja O nein

Ich wurde darauf hingewiesen, dass ich meine Einwilligung jederzeit ohne Angaben von Griinden ganz oder teilweise
zurlickziehen kann, ohne dass mir daraus Nachteile entstehen und dass ich das Recht habe, Untersuchungsergebnisse nicht zu
erfahren (Recht auf Nichtwissen). Mir ist bekannt, dass ich eingeleitete Untersuchungsverfahren bis zur Ergebnismitteilung jederzeit
stoppen, die Vernichtung des Untersuchungsmaterials einschlie3lich aller daraus gewonnenen Komponenten sowie aller bis dahin
erhobenen Ergebnisse und Befunde verlangen kann.

Ort, Datum Unterschrift der Patientin/des Patienten/ des (gesetzlichen) Vertreters bei Vertreter: Name, Vorname

Ort, Datum Unterschrift des aufklarenden Arztes
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Name, Vormame des Versicherten

Auftragsformular Molekulargenetik

EINZELGEN-Diagnostik

i Versand an: Absender:
' Ruhr-Universitit
Humangenetik
Kassan-Mr. Warsichartennummer Btatus Z'H' Frau ROdepeter
| | MA5 /144
Vertragsarzt-Nr VK giltig bis Datum Universititsstr. 150

44801 Bochum

Blutentnahme am: ___._.20__ um __:__ Uhr Klinische Diagnose:
Geschlecht: O weiblich O minnlich Familienanamnese:
Symptomatik:

Hiermit beauftragen wir die Humangenetik der RUB mit der u.g. Diagnostik (inkl. Gutachten):

NEUROLOGISCHE ERKRANKUNGEN?

O Alexander M.# (GFAP) b)
O Amyotrophe Lateralsklerose, juvenil” (ALS4/SETX) a)
O Amyotrophe Lateralsklerose mit Fronto-temporaler Demenz (C9orf72) )
O Ataxie mit oculomotorischer Apraxie**: O AOAL1 (APTX) a)
0 AOA2 (SETX) a)
O ARSACS (SACS) 0
O DRPLA* (ATNI) 0
O Episodische Ataxie** O EA1 (KCNAI) O EA2 (CACNA1A) a)
O Familiire hemiplegische Migrine Typl (FHM1/CACNA1A) <)
O Friedreich-Ataxie? (FXN) <)
O Hereditire Neuropathie m. Neigung z. Drucklihm.(HNPP)# (PMP22)
O Hereditire motorisch-sensible Neuropathien™ (HMSN) )

O Typl (demyelinisierend)* [1AJ* [1BJ¥ [1C] # [1D]* [1E] # [1F] [X1]*
O TyplI (axonal)* [X1]¥[21+][[2A2}¥[2B] [2D] [2E] [2F] [2H+K] [2L] # [2Y]
O TypllI (Déjerine-Sottas Syndrom)* O MPZ# O PMP22# O EGR2* O PRX
O Hereditire sensorisch-autonome Neuropathien (HSAN)- )
O TyplA(SPTLC1) O Typ1D(ATLI) O Typ4(NTRK1)* O TypS(NGF)
DD HSAN Typl O RAB7A O MPZ

O Huntington M.# (HTT) J

O Neurodegeneration with brain iron accumulation (NBIA)#* <)
(ehemals Hallervorden-Spatz) O Typ 1 (PANK2) O Typ 2 (PLA2G6)

O Spastische Paraplegien* (HSP/SPG): a)+c)

O autosomal-dominant* Typ [3AJ [4]* [8] [17] [31]* ([10] [13]) [Weitere]**
O autosomal-rezessiv* Typ [SA] [7]* [11]# [Weitere]**

O Spinozerebellire Ataxie (SCA)**:  Typ [1] [2] [3] [6] [7] [17] <)
Typ [14] (PRKCG)
STOFFWECHSELERKRANKUNGEN? a)

O Canavan M.# (ASPA)

O Familidrer Hyperaldosteronismus™ O Typ 1 (CYP11B1/2)*
O Typ 3 (KCNJ5)

O Hyperthyroxinimie (DIO1, DIO2, DIO3)

O Hypoaldosteronismus* (CYP11B2)

O Niemann-Pick M., Typ C1/2, D* (NPC1, NPC2)

O Sandhoff M.# (HEXB)

O Tay-Sachs M.#(HEXA, GM2-AB Variante)

O DNA-Extraktion

KLEINWUCHS
O Kleinwuchs (SHOX)
SCHWERHORIGKEIT?
O Gehérlosigkeit / Schwerhérigkeit? (GJB2, GJB6)
ENTWICKLUNGSSTORUNGEN / SYNDROMALE ERKRANKUNGEN?
O Array-Analyse* s. Begutachtungsauftrag Zytogenetik
O Fragiles X-Syndrom/FXTAS*: O Southern Blot* (FMRI) ***
O Sequenzierung (FMR1)
O Rett-Syndrom (MeCP2) #

O Rett-like syndrome® **: O ARX O CDKL5 O FOXG1
MUSKELERKRANKUNGEN?

O Caveolinopathie* | LGMD1C (CAV3)

O Central Core Disease* (RYRI)H **

O Inklusionskérper-Myopathie (IBM)": O VCP O GNE

O Kongenitale Muskeldystrophie™: O MDC1A¥, merosin-def.(LAMA2)
O MDC1B (B3GALNT2)
O Maligne Hyperthermie* (RYRI)
O Myofibrillire Myopathie Typ3 / LGMD1A#* (MYOT)
O Nemaline Myopathie*
O ACTA1 O CFL2 O KBTBD13 O KLHL40 O KLHL41
O LMOD3 O NEBH O TNNT1 O TPM2 O TPM3*
O limb-girdle muscular dystrophy (LGMD/Sarkoglykanopathien)*:
O LGMDIA* (MYOT)
O LGMDIC* (CAV3)
O LGMDIE (DNAJB6)
O LGMD/SGC" [2D/al* [2E/B}* [2C/1IF [2E/d]* (iG)**
O LGMD2J# (TTN Exons 366 & 367)
TUMORERKRANKUNGEN / MULTISYSTEMERKRANKUNGEN?
O Immuno-ossire Dysplasie Schimke* (SMARCALI)
O Neurofibromatose** Typ 1 (NF1)
O Neurofibromatose** Typ 2 (NF2) (O LZTR1 O SMARCBI1)**
O NF1-like syndrome (Legius-Syndrom) (SPRED])
O Tuberdse Sklerose (TSC1, TSC2)

*¥*% >10 ml Blut!
nach DIN EN I1SO15189:2014

* Bitte ankreuzen! ** nach Absprache
# akkreditiertes Untersuchungsverfahren

H Hotspot-Analyse a, b, c, d, e, f, g — Ansprechpartner
P . auch Bestandteil eines Next Generation Sequencing Panels

a)

a)

9

a)

a)
<
9
9
<)

PANEL-Diagnostik: Bitte nutzen Sie den gesonderten Begutachtungsauftrag auf unserer Internetseite! www.rub.de/mhg

a)  Dr. rer. nat. G. Dekomien

E-Mail: gabriele.dekomien@rub.de
b)  PD Dr. med. S. Hoffjan

E-Mail: sabine hoffjan@rub.de

Tel. 0234/32-25764

Tel. 0234/32-23823

Q) Dr. rer. nat. R. Kropatsch
E-Mail: regina kropatsch@rub.de

Tel. 0234/32-25764

Abrechnung iiber: O anfordernde Klinik

O Privat (bitte Rechnungsadresse angeben)

O Uberweisungsschein Muster 10

/

ORT, DATUM

Hinweise zur Blutprobe:

NAME / UNTERSCHRIFT des einsendenden Arztes

TELEFON | FAX

EDTA-Blut, 5-10ml bei Erwachsenen; 2 ml bei Neugeborenen.
Versand moglichst am Abnahmetag, ungekiihlt (nicht einfrieren!)
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