Patientendaten KLINIK / STATION / PRAXIS UNIVERSITATS
/1D | KLINIKUMFREIBURG —_—

Intern Institut fir Humangenetik

MVZ des Universitatsklinikums Freiburg
(Bereich Humangenetik)
Geburtsdatum: Berater Arztliche Direktorin / Arztliche Leitung:
Geschlecht: Geschlecht Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer
Probeneinsendung:

Institut fir Humangenetik

Breisacher Str. 33, 79106 Freiburg

Telefon: +49 (0)761 270-70570

Beratung durch:

Anforderung einer Genomsequenzierung (WGS) und Einwilligung nach dem GenDG

fiir eine Analyse im Rahmen des Modellvorhabens (MV) wird die separate Teilnahmeerkldrung benétigt

Bitte beachten Sie, dass ungekennzeichnetes Probenmaterial nicht bearbeitet werden kann.

Abrechnungsinformation

0 Modellvorhaben ‘ O GKV O Privatversichert ‘ O MV-FBREK [0 Sonstiges

Art des Probenmaterials

1 EDTA-Blutprobe

Entnahmedatum: | D DNA Menge ggf KonZ.: Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

Bitte beachten Sie unsere Vorgaben zu den Untersuchungsmaterialien aus unserem Praanalytik-Handbuch. Fiir unsere Analysen benétigen wir 5 pg genomische DNA. Die Konzentration sollte
nicht weniger 50 ng/ul betragen.

Analyse

O Genom (siehe Seite 5-6) | [J Trio-Genom (siehe Seite 5-10) L] Asservieren

Angaben zum Patienten

Indikation: Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

Anamnese: Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

Familienanamnese: Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

Auftrag/Kommentar: Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

Panels: :Panels
Liegt eine Konsanguinitat in der Familie vor? [dja [nein [ nicht bekannt

Wurden bei dem Patienten bzw. in der Familie bereits molekulargenetische Analysen durchgefiihrt? O ja I nein
Wenn ja wo, bei wem und mit welchem Ergebnis? Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

Gibt es weitere Familienangehérige, die an derselben oder einer dhnlichen Erkrankung leiden bzw. litten wie lhr Pati-
ent?
[J nein
Oja Verwandtschaftsverhaltnis zum Patienten:
O Vater O Mutter I Tochter [0 Sohn
O andere(r) Familienangehérige(r) Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

Erbgang: Wahlen Sie ein Element aus. Ethnische Herkunft: Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.
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Patientendaten KLINIK / STATION / PRAXIS — EII_\II&YKESE,:;I;Q;UTRE -

/1D Institut fir Humangenetik
MVZ des Universitatsklinikums Freiburg

’ (Bereich Humangenetik)
Arztliche Direktorin / Arztliche Leitung:

Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer

Probeneinsendung:

Geburtsdatum:
Geschlecht: Geschlecht

Institut fir Humangenetik
Breisacher Str. 33, 79106 Freiburg

Einwilligung nach dem Gendiagnostikgesetz Telefon: +49 (0)761 270-70570

Allgemeine Informationen zu genetischen Untersuchungen gemaf Gendiagnostikgesetz (GenDG) wurden mir verstand-
lich erlautert. Uber die in Frage stehende Erkrankung/Stérung/Diagnose

Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

deren genetische Grundlagen, die Mdglichkeiten der Vorbeugung und Behandlung sowie Uber Zweck, Art, Umfang,
Aussagemaglichkeiten, insbesondere iber deren Bedeutung und Tragweite und Grenzen der geplanten genetischen
Untersuchungen einschlieBlich der mit der Blut-/Gewebeentnahme verbundenen Risiken bin ich hinreichend aufgeklart
worden.

Bitte entscheiden Sie im Folgenden ob Sie dem jeweiligen Punkt zustimmen. Keine Auswahl wird als NEIN gewertet.

Ich bin mit der Aufbewahrung und Verwendung meines Untersuchungsmaterials nach Abschluss der Diag- O ja O nein
nostik zum Zwecke der Nachpriifbarkeit der Ergebnisse, der Qualitatskontrollen und ggf. fir zukinftige neue
Diagnosemaglichkeiten fiir die oben genannte Fragestellung einverstanden.

Das Gendiagnostikgesetz verlangt, dass die Ergebnisse der Untersuchung nach 10 Jahren vernichtet wer- Oja O nein
den. Haufig sind diese Daten aber auch spater fir Sie oder Ihre Angehdrigen wichtig. Ich bin mit der Aufbe-
wahrung meiner Untersuchungsergebnisse Uber die gesetzliche Frist von 10 Jahren (maximal 30 Jahre) ein-
verstanden.

Ich bin damit einverstanden, dass Uberschiissiges Untersuchungsmaterial sowie die erhobenen Daten in O ja O nein
verschlisselter (pseudonymisierter) Form zur Erforschung der Ursachen und zur Verbesserung der Behand-
lung genetisch bedingter Erkrankungen verwendet und Ergebnisse in Fachzeitschriften in anonymisierter
Form verdffentlicht werden. Dazu Uberlasse ich das Material / die Daten dem Institut fir Humangenetik, Uni-
versitatsklinikum Freiburg.

In seltenen Fallen werden Zusatzbefunde erhoben, die nicht im Zusammenhang mit der o. g. Fragestellung O ja O nein
stehen und nach aktuellem Wissensstand (angelehnt an die Empfehlungen des American College of Medical
Genetics und Genomics, ACMG) eine gesundheitliche Bedeutung fiir mich oder meine Familie haben. Uber
diese Befunde mdchte ich informiert werden. Die Analyse beschrankt sich auf die im Rahmen des Auftrags
generierten Daten. Wir mochten darauf hinweisen, dass aufgrund technischer Limitationen kein Anspruch
auf Vollstandigkeit besteht. Eine gezielte Nachsequenzierung nicht abgedeckter Bereiche sowie Deletions-
bzw. Duplikationsanalysen erfolgen nicht. Ich bin mir im Klaren dariiber, dass Risiken und andere genetische
Erkrankungen nicht ausgeschlossen sind, wenn keine Zusatzbefunde erhoben werden.

Meine Ergebnisse der genetischen Untersuchung/en diirfen fir die Beratung bzw. Untersuchung meiner An- O ja O nein
gehdrigen genutzt werden.

<0 ja, nur fir
Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

Name, Vorname

Sie erteilen Ihre Einwilligung zur genetischen Untersuchung gegeniber der sog. ,verantwortlichen arztlichen Person® in
einer bestimmten Praxis, einem Krankenhaus oder im Universitatsklinikum Freiburg. Insoweit muss das Ergebnis der
Untersuchung vom Institut fir Humangenetik auch nur an diese verantwortliche arztliche Person Ubermittelt werden,
wenn nicht eine Arztin oder ein Arzt des Instituts fir Humangenetik lhre weitere Beratung (bernimmt.
Das Universitatsklinikum Freiburg ist, genau wie andere Krankenhduser oder auch Arztpraxen Arbeitgeber fir viele
Arztinnen und Arzte, die teilweise haufig ihren konkreten Einsatzort und sogar die Klinik wechseln. Damit es bei Ihrer
weiteren Betreuung und Beratung nicht zu unnétigen oder fiir Sie nachteiligen Verzégerungen kommt, bitten wir Sie um
Ihre Einwilligung, das Ergebnis lhrer humangenetischen Untersuchung nicht nur an die eine sog. verantwortliche arztli-
che Person lbermitteln zu diirfen, sondern — nur bei konkretem Bedarf - auch an weitere arztliche Personen, die Arztli-
che Direktorin/Arztlicher Direktor oder Oberarztin/Oberarzt im Universitatsklinikum Freiburg, im Sie behandelnden Kran-
kenhaus oder in der Sie behandelnden Praxis. Mit Ilhrer Unterschrift erteilen Sie diese Einwilligung.

Mit meiner Unterschrift gebe ich meine freiwillige Einwilligung zu den genetischen Analysen, die zur Klarung der in
Frage stehenden Erkrankung/Stérung notwendig sind, sowie zu den daflir erforderlichen Blut-/Gewebe-entnahmen.

Den vorausgehenden Text habe ich gelesen und verstanden. Mir wurde ausreichend Gelegenheit gegeben, meine
Fragen zu besprechen. Mir wurde eine angemessene Bedenkzeit vor der Einwilligung in die oben genannte Untersu-
chung eingerdumt.
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Ich nehme zur Kenntnis, dass ich meine freiwillige Einwilligung jederzeit ohne Angaben von Griinden ganz oder teilweise
zuruckziehen 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 widerrufen und die Vernichtung des Untersuchungs-
materials einschlie3lich aller daraus gewonnenen Untersuchungsproben sowie aller bis dahin erhobenen Ergebnisse
und Befunde verlangen kann. lhr Widerruf gilt allerdings erst ab dem Zeitpunkt, zu dem Sie diesen aussprechen. Er hat
keine Rickwirkung. Die Verarbeitung lhrer Daten bis zu diesem Zeitpunkt bleibt rechtmafig. Ihren Widerruf richten Sie
bitte schriftlich an folgende Adresse:

Universitatsklinikum Freiburg

Institut fr Humangenetik

MVZ des Universitatsklinikums Freiburg (Bereich Humangenetik)
Arztliche Direktorin / Arztliche Leitung:

Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer

Molekulargenetische Diagnostik Breisacher Stralle 33, 79106 Freiburg

Ort, Datum Ort, Datum
Unterschrift Patient*in / verantwortliche Stempel und Unterschrift
gesetzliche Vertreter*in arztliche Person der verantwortlichen
(Name in Druck- arztlichen Person
buchstaben)

Ich bin damit einverstanden, dass die Befunde von der verantwortlichen &rztlichen Person an folgende Arzt*innen
weitergeleitet werden:

Arzt/Arztin Klinik / Station /Praxis

Hinweis zu Ihren Datenschutzrechten gemaR Art. 15 - 21 DSGVO:

Sie kdnnen unter der 0. g. Adresse Auskunft Uber die zu lhrer Person gespeicherten Daten verlangen. Darlber hinaus
kénnen Sie unter bestimmten Voraussetzungen die Berichtigung oder die Léschung lhrer Daten verlangen. lhnen kann
weiterhin ein Recht auf Einschrankungen der Verarbeitung lhrer Daten sowie ein Recht auf Herausgabe der von lhnen
bereitgestellten Daten in einem strukturierten, gangigen und maschinenlesbaren Format zustehen.

Sie haben die Moglichkeit, sich mit einer Beschwerde an den Datenschutzbeauftragten des Klinikums oder an eine
Datenschutzaufsichtsbehérde zu wenden. Die fiir unser Unternehmen zustandige Datenschutzaufsichtsbehoérde ist der
Landesdatenschutzbeauftragte in Baden-Wurttemberg.

Universitatsklinikum Freiburg Telefon: 0761 270-20670
Datenschutzbeauftragter E-Mail: datenschutz@uniklinik-freiburg.de
Breisacher Stralle 153

79110 Freiburg

Der Landesbeauftragte fir den Datenschutz und die In-  Telefon: 0711 615541-0
formationsfreiheit Baden-Wirttemberg E-Mail: poststelle@]fdi.owl.de
Postfach 10 29 32

70025 Stuttgart
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Patientenaufklarung vor genetischen Analysen gemaR § 9 Gendiagnostikgesetz (GenDG)

- zum Verbleib beim Patienten —

Die Deutsche Gesellschaft flir Humangenetik (GfH) und der Berufsverband Deutscher Humangenetiker (BVDH) weisen ausdriicklich
darauf hin, dass das Gendiagnostikgesetz (GenDG) fiir alle genetischen Analysen gemafR GenDG eine ausfuhrliche Aufklarung und
eine schriftliche Einwilligung der Patienten voraussetzt. Vor vorgeburtlichen und pradiktiven (vorhersagenden) Analysen ist zusatzlich
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.

Sehr geehrte Patientin, sehr geehrter Patient,

Ihre Arztin / Ihr Arzt hat Ihnen (oder einer Person fiir die Sie sorgeberechtigt sind oder die Sie betreuen) die Durchfiihrung einer
genetischen Analyse empfohlen. Wir méchten Ihnen erlautern, welches Ziel diese Analysen haben, was bei genetischen Analysen
geschieht und welche Bedeutung die Ergebnisse fur Sie und lhre Angehdrigen haben kénnen.

Ziel der genetischen Analyse ist es, lhre Erbsubstanz auf genetische Eigenschaften zu untersuchen, die Ursache der aufgetretenen
oder vermuteten Erkrankung / Stérung sein kénnen.

Dazu werden folgende Methoden angewandt:

e Analyse der Chromosomen als Trager der Erbsubstanz mittels Mikroskopie bzw. molekularen Methoden,
e Analyse der Erbsubstanz selbst (DNS/DNA) mittels molekulargenetischer bzw. Array-Analyse oder
e Analyse der Produkte der Erbsubstanz (mRNA oder Proteine)

Als Untersuchungsmaterial dient in den meisten Fallen eine Blutprobe (5-10 ml, bei Kindern oft weniger). Mit der Blutentnahme ist
im Normalfall kein gesundheitliches Risiko verbunden. Im Bereich der Einstichstelle kann eine Blutansammlung (Hadmatom) oder in
extrem seltenen Fallen eine Nervenschadigung auftreten. Falls bei lhnen eine Gewebeentnahme geplant ist (Fruchtwasserpunktion,
Chorionzottenbiopsie, Hautbiopsie 0.a.), werden Sie gesondert lber die damit verbundenen Risiken aufgeklart. Ein weiteres, nie
vollig auszuschlieRendes Risiko besteht in der Méglichkeit einer Probenverwechslung. Es werden alle MalRnahmen unternommen,
um diese und andere Fehler zu vermeiden.

Der Umfang der genetischen Analyse richtet sich nach der Fragestellung:

e bei einem konkreten Verdacht (z.B. aus Voruntersuchungen) werden gezielt einzelne genetische Eigenschaften (z.B. Gene
oder Chromosomen) untersucht,

e oder es werden viele genetische Eigenschaften gleichzeitig im Sinne einer Ubersichtsmethode (z.B. Chromosomenanalyse,
Array-CGH, Genomsequenzierung) untersucht.

Bedeutung der Ergebnisse:

Wird eine krankheitsverursachende Eigenschaft (z.B. eine Mutation) nachgewiesen, hat dieser Befund in der Regel eine hohe Si-
cherheit. Wird keine Mutation gefunden, kénnen trotzdem fiir die Erkrankung verantwortliche Mutationen in dem untersuchten Gen
oder in anderen Genen (unentdeckt) vorliegen. Eine genetische Krankheit bzw. Veranlagung lasst sich daher meist nicht mit volliger
Sicherheit ausschlieRen. In diesem Fall werden wir versuchen, eine Wahrscheinlichkeit fir das Auftreten der 0.g. Erkrankung bei
lhnen bzw. Ihren Angehdrigen abzuschatzen. Manchmal werden genetische Eigenschaften (Genvarianten) nachgewiesen, deren
Bedeutung noch nicht bekannt ist. Dies wird dann im Befund angegeben und mit Ihnen besprochen. Eine umfassende Aufklarung
Uber alle denkbaren genetisch (mit-)bedingten Erkrankungsursachen ist nicht moglich. Es ist auch nicht moglich, durch genetische
Analysen jedes Erkrankungsrisiko fiir Sie selbst oder Ihre Angehdérigen (insbesondere fiir Ihre Kinder) auszuschliel3en.

Im Rahmen einer genetischen Untersuchung kénnen Ergebnisse anfallen, die nicht mit der eigentlichen Fragestellung in direktem
Zusammenhang stehen, aber trotzdem von medizinischer Bedeutung fiir Sie oder lhre Angehdrigen sein kénnen (sog. Zufallsbe-
funde). Insbesondere bei Ubersichtsmethoden wie Chromosomenanalyse, Array-CGH und Exom-/Genomsequenzierung kénnen Zu-
fallsbefunde auftreten, die erhdhte Risiken fiir z.T. schwerwiegende, nicht vermeidbare oder nicht behandelbare Erkrankungen an-
zeigen kdnnen. Sie kdnnen im Rahmen der Einwilligung bestimmen, ob bzw. unter welchen Umstanden Sie Uber derartige Zusatz-
befunde informiert werden méchten. Bei manchen Fragestellungen kann es jedoch zu unvermeidlichen Zusatzbefunden kommen.
Werden mehrere Familienmitglieder untersucht, ist eine korrekte Befundinterpretation u.U. davon abhangig, dass die angegebenen
Verwandtschaftsverhéltnisse stimmen. Sollte der Befund einer genetischen Analyse zum Zweifel an den angegebenen Verwandt-
schaftsverhaltnissen fiihren, teilen wir dies nur mit, wenn es zur Erfiillung unseres Untersuchungsauftrages unvermeidbar ist. Eine
Ubersicht aller indikationsspezifischen Restrisiken kann Ihnen auf Wunsch zur Verfiigung gestellt werden.
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Institut fur Humangenetik

MVZ des Universitatsklinikums Freiburg
(Bereich Humangenetik)

Arztliche Direktorin / Arztliche Leitung:
Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer
Probeneinsendung:

Institut fir Humangenetik

Breisacher Str. 33, 79106 Freiburg
Telefon: +49 (0)761 270-70570

Anforderung einer (Trio-) Genomsequenzierung und Einwilligung
nach dem Gendiagnostikgesetz (GenDG)

1 Genomsequenzierung Index

[ Trio-Genomsequenzierung (bitte fir jeden Elternteil separat eine Einwilligung (Seite 8-11) beilegen)

Name der Mutter:

Geburtsdatum:

erkrankt: [

Name des Vaters:

Geburtsdatum:

erkrankt: [

Klinische Informationen: Bitte geben Sie hier detaillierte klinische Informationen zu lhrer/lhrem Patient*in an. Diese
Angaben koénnen die Exomanalyse und die Interpretation von nachgewiesenen Sequenzvarianten erleichtern. Hierzu
kénnen Sie uns auch arztliche Befunde sowie ggf. Fotos der/des Patient*in zusenden. Dies erhoht die Wahrschein-
lichkeit, die ursachliche Variante bei der/dem Patient*in zu identifizieren.

KLINISCHE INFORMATIONEN FUR DIE AUSWERTUNG VON GENOMANALYSEN

Vorgeburtliche Anamnese

0 Normal

O Friihgeburt

O Intrauterine Wachstumsretardierung
[ Poly-/Oligohydramnion

[ verringerte fotale Bewegungen

[ Ultraschallauffalligkeiten

Klicken Sie hier, um Text einzugeben
O Sonstiges: Klicken Sie hier, um Text einzugeben

Entwicklungsstorungen

[ keine geistige Behinderung
[ keine Entwicklungsstorung
[J nicht untersucht / unbekannt
[ Intelligenzminderung (1Q: XX )
(O mild O moderat [ schwer)
[ globale Entwicklungsverzégerung
[J motorische Entwicklungsverzégerung
[0 Sprachentwicklungsverzégerung
O Autismus-Spektrum-Stérung
0 ADHS
O Entwicklungsrickschritte
[J Sonstiges: Kiicken Sie hier, um Text einzugeben.

Kraniofaziale Auffilligkeiten

[ keine kraniofaziale Auffalligkeiten
[ nicht untersucht / unbekannt

[0 Makrozephalie

[ Mikrozephalie

[ Kraniosynostose

[J breite Stirn

[ Hypertelorismus

O Hypotelorismus

[0 Nasenauffalligkeiten
Klicken Sie hier, um Text einzugeben.

[ Ohrenfehlbildung

Klicken Sie hier, um Text einzugeben.
O Mikrognathie
[ Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
[ Oligodontie
O Sonstiges: Klicken Sie hier, um Text einzugeben.
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Gehirnauffélligkeiten

[ nicht untersucht / unbekannt

[ Lissenzephalie

[ Schizenzephalie

[ Porenzephalie

[0 Pachygyrie

[0 Polymikrogyrie

[ bandférmige Heterotopien

O Auffalligkeiten des Corpus callosum
[ Hydrozephalus

[ Holoprosenzephalie

O Auffalligkeiten der Basalganlien
[ Auffalligkeiten des Kleinhirns
[ Leukenzephalopathie

[ Hirnatrophie

[ Ventrikulomegalie

[ Sonstiges: Kiicken Sie hier, um Text einzugeben.

[ normales Gehirn-MRT

Atemwegsbeschwerden und Respirato-
rische Symptome

[ keine respiratorischen Auffalligkeiten
[ nicht untersucht / unbekannt

[0 Respiratorische Insuffizienz

[0 Atemversagen

[ Atemstillstand /Apnoe

[0 wiederkehrende Infektionen

O Bronchiektasie

[ Sonstiges: Kiicken Sie hier, um Text einzugeben.

Neurologische/Psychiatrische Symp-
tome

[ keine neurologischen Symptome
[ nicht untersucht / unbekannt
O Anfalle (O generalisiert / (I fokal)
[0 Enzephalopathie
[ verminderte Nervenleitfahigkeit
[ Neuropathie

(O motorisch / O sensorisch)
[ Ataxie

Datum: Beratungsdatum

Neurologische/Psychiatrische Symp-
tome (Fortsetzung)

O Tremor

[0 Dystonie

O Chorea

[ Spastik

[0 Gangstérung

[0 Nystagmus

O affektive Storung

(O Angstzustande, [J Depression,
[J Psychose)

O Migrane

[ Kopfschmerzen

O Schlafstérungen

O unerklarliche Schmerzen

O Sonstiges: Klicken Sie hier, um Text einzuge-
ben.

Augendefekte

[0 keine Augendefekte
OJ nicht untersucht / unbekannt
[0 visuelle Beeintrachtigung
(O bilateral)
Klicken Sie hier, um Text einzugeben.
[ Anophthalmie / [0 Mikrophthalmie
(O bilateral)
[0 Strabismus (I bilateral)
[0 angeborene bilaterale Katarakt
[0 Sonstiges: Kiicken Sie hier, um Text einzugeben.

Gehordefekte und Stérung des Gleich-
gewichtsinns

[ keine Gehordefekte
[J keine Stérung des Gleichgewichtssinns
O nicht untersucht / unbekannt
[0 sensorineurale Schwerhdorigkeit
(O bilateral)
[0 Schallleitungsschwerhdérigkeit
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Gehordefekte und Storung des Gleich-
gewichtsinns (Fortsetzung)

[0 Stérung des Vestibularapparats
(O Schwindel [0 Benommenheit
[0 Gleichgewichtsstorung
[0 rédumliche Desorientierung)

[ Sonstiges: Kiicken Sie hier, um Text einzugeben.

Metabolische/endokrine Auffilligkeiten

[ keine metabolischen Auffalligkeiten
[ keine endokrinen Auffalligkeiten

O nicht untersucht / unbekannt

[0 Wachstumsstérung/Gedeihstérung
[ Adipositas

[ Verdacht auf eine Mitochondriopathie
[ Laktatazidose

O Proteinurie

[0 Hyperglykamie

[ Hypoglykamie

[ Ketose

O Hyperkalzéamie

[0 Hypokalzéamie

[0 Diabetes mellitus

[ Diabetes insipidus

O Hypothyroidismus

O Hypoparathyroidismus

[ exokrine Pankreasinsuffizienz

[ Sonstiges: Kiicken Sie hier, um Text einzuge-
ben.

Muskel-Skelett-Erkrankungen

[ keine muskularen Auffalligkeiten
[0 keine skelettalen Auffalligkeiten
[J nicht untersucht / unbekannt
[ Muskelhypotonie
[ Muskelhypertonie
[0 Muskelparese
[ erhéhte Kreatinkinase (CK)
[J Ptose
O Arthrogrypose ([J angeboren)
O Kleinwuchs ~ ([J Skelettdysplasie)
[J GroRwuchs
[0 Gelenk Hypermobilitat
0 Hand- / O FuB-Polydaktylie
[0 Kamptodaktylie der Finger
O KlumpfuR (O angeboren)
[J Skoliose
[0 Pectus excavatum (Trichterbrust)
[ Pectus carinatum (Kielbrust)
O Hemihypertrophie
[J veranderte Knochendichte
(O erhoht O verringert)
[0 Exostose(n)
[ verzogerte Knochenreife

| Sonstiges: Klicken Sie hier, um Text einzugeben.

Anthropometrie

[ Korpergewicht: XX Perzentile
[ Korperlange: XX Perzentile
[ Kopfumfang: XX Perzentile

Gibt es Hinweise auf eine Neumutation / Mosaik?

J Neumutation
] Mosaik

Bitte geben Sie hier die 5 Hauptsymptome als HPO-Terme
(https://hpo.jax.org/app/browse/term/HP:0000118) an:

Auffalligkeiten der Leber

[ keine Leberauffalligkeiten

[J nicht untersucht / unbekannt
[ Leberdysfunktion

[ akutes Leberversagen

[0 hepatische Zysten

[ Cholestase

[ Hypercholesterinamie

[ Hepatomegalie

O Sonstiges: Klicken Sie hier, um Text einzuge-
ben.

Kardiovaskulare Auffalligkeiten

[ keine kardiovaskularen Auffalligkeiten
[0 nicht untersucht / unbekannt

[0 Atriumseptumdefekt

[ Ventrikelseptumdefekt

O Auffalligkeiten der Herzkammern

O Fallot-Tetralogie

O Kardiomyopathie

O Arrhythmie

[J Aortenaneurysma

O Auffalligkeiten des GefalRsystems

Klicken Sie hier, um Text einzugeben.
O pulmonalarterielle Hypertonie

O Sonstiges: Klicken Sie hier, um Text einzuge-
ben.

Auffalligkeiten der Niere und des Uro-
genitaltrakts

[ keine Nierenauffalligkeiten
[ keine urogenitalen Auffalligkeiten
[ nicht untersucht / unbekannt
[ renale Zysten

[ renale Agenesie

O Hufeisenniere

[ Hyperkalzurie

[0 Hamaturie

O Proteinurie

O Hypospadie

O Kryptorchismus

O indifferentes Genitale

[J Sonstiges: Kiicken Sie hier, um Text einzuge-
ben.

Immunologische und hamatologische
Auffalligkeiten

[0 keine immunologischen Auffalligkeiten
[0 keine hamatologischen Auffalligkeiten
[ nicht untersucht / unbekannt

O Autoinflammatorische Erkrankung

O Autoimmun-Erkrankung

O Immundefizienz
Klicken Sie hier, um Text einzugeben.
[ rezidivierende Infekte

O Anamie (Erythrozyten)

Immunologische und hamatologische
Auffalligkeiten (Fortsetzung)

[ Neutropenie

[0 Thrombozytopenie

[0 Gerinnungsstorung

[0 Megaloblastische Anamie
[0 Knochenmarksinsuffizienz
[0 Hamochromatose

O Sonstiges: Klicken Sie hier, um Text einzuge-
ben.

Andere Auffélligkeiten

[0 Organomegalie:
Klicken Sie hier, um Text einzugeben.
[ Neoplasien / I Krebs
[0 Pankreatitis
[ episodische Fieberschiibe
0 Hyperthermie
0 Hypothermie
[J Obstipation
[ Diarrhoe
[ episodisches Erbrechen

[J Sonstiges: Kiicken Sie hier, um Text einzuge-
ben.

Auffalligkeiten der Haut, Haare und Na-
gel

[0 keine Auffalligkeiten der Haut, Nagel
und Haare

[ nicht untersucht / unbekannt

[0 Auffalligkeiten des Bindegewebes

Klicken Sie hier, um Text einzugeben.
O multiple Café-au-lait-Flecken
[0 Naevus flammeus
[0 Albinismus
[ progeroides Erscheinungsbild
[0 Hautlasionen
[0 Blasenbildung
[0 Ekzeme
O Odeme
[0 Ichthyose
0 Hyperkeratose
[0 dysplastische Nagel
[ Anhidrose
[0 Hyperhidrose
O Alopezie
[ Hypertrichose

Wo0? Klicken Sie hier, um Text einzugeben.

[0 Sonstiges: Kiicken Sie hier, um Text einzuge-
ben.

Stammbaum

Bitte hier HPO Terme eintragen
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Institut fir Humangenetik

MVZ des Universitétsklinikums Freiburg
(Bereich Humangenetik)

Arztliche Direktorin / Arztliche Leitung:
Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer
Probeneinsendung:

Institut fir Humangenetik

Breisacher Str. 33, 79106 Freiburg
Telefon: +49 (0)761 270-70570

Einwilligung nach dem Gendiagnostikgesetz — Mutter

Allgemeine Informationen zu genetischen Untersuchungen gemaf Gendiagnostikgesetz (GenDG) wurden mir verstand-
lich erlautert. Uber die in Frage stehende Erkrankung/Stérung/Diagnose

Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

deren genetische Grundlagen, die Mdglichkeiten der Vorbeugung und Behandlung sowie Uber Zweck, Art, Umfang,
Aussagemaglichkeiten, insbesondere iber deren Bedeutung und Tragweite und Grenzen der geplanten genetischen
Untersuchungen einschlief3lich der mit der Blut-/Gewebeentnahme verbundenen Risiken bin ich hinreichend aufgeklart
worden.

Bitte entscheiden Sie im Folgenden ob Sie dem jeweiligen Punkt zustimmen. Keine Auswahl wird als NEIN gewertet.

Ich bin mit der Aufbewahrung und Verwendung meines Untersuchungsmaterials nach Abschluss der Diag- O ja O nein
nostik zum Zwecke der Nachprifbarkeit der Ergebnisse, der Qualitatskontrollen und ggf. flr zukinftige neue
Diagnosemdglichkeiten fir die oben genannte Fragestellung einverstanden.

Das Gendiagnostikgesetz verlangt, dass die Ergebnisse der Untersuchung nach 10 Jahren vernichtet wer- Uja O nein
den. Haufig sind diese Daten aber auch spater flr Sie oder Ihre Angehdrigen wichtig. Ich bin mit der Aufbe-
wahrung meiner Untersuchungsergebnisse Uber die gesetzliche Frist von 10 Jahren (maximal 30 Jahre) ein-
verstanden.

Ich bin damit einverstanden, dass Uberschiissiges Untersuchungsmaterial sowie die erhobenen Daten in O ja O nein
verschlisselter (pseudonymisierter) Form zur Erforschung der Ursachen und zur Verbesserung der Behand-
lung genetisch bedingter Erkrankungen verwendet und Ergebnisse in Fachzeitschriften in anonymisierter
Form verdffentlicht werden. Dazu Uberlasse ich das Material / die Daten dem Institut fir Humangenetik, Uni-
versitatsklinikum Freiburg.

In seltenen Fallen werden Zusatzbefunde erhoben, die nicht im Zusammenhang mit der o. g. Fragestellung O ja O nein
stehen und nach aktuellem Wissensstand (angelehnt an die Empfehlungen des American College of Medical
Genetics und Genomics, ACMG) eine gesundheitliche Bedeutung fiir mich oder meine Familie haben. Uber
diese Befunde méchte ich informiert werden. Die Analyse beschrankt sich auf die im Rahmen des Auftrags
generierten Daten. Wir méchten darauf hinweisen, dass aufgrund technischer Limitationen kein Anspruch
auf Vollstandigkeit besteht. Eine gezielte Nachsequenzierung nicht abgedeckter Bereiche sowie Deletions-
bzw. Duplikationsanalysen erfolgen nicht. Ich bin mir im Klaren dariber, dass Risiken und andere genetische
Erkrankungen nicht ausgeschlossen sind, wenn keine Zusatzbefunde erhoben werden.

Meine Ergebnisse der genetischen Untersuchung/en diirfen fir die Beratung bzw. Untersuchung meiner An- O ja O nein
gehdrigen genutzt werden.

<0 ja, nur fur

Name, Vorname

Sie erteilen Ihre Einwilligung zur genetischen Untersuchung gegeniber der sog. ,verantwortlichen arztlichen Person® in
einer bestimmten Praxis, einem Krankenhaus oder im Universitatsklinikum Freiburg. Insoweit muss das Ergebnis der
Untersuchung vom Institut fir Humangenetik auch nur an diese verantwortliche arztliche Person Ubermittelt werden,
wenn nicht eine Arztin oder ein Arzt des Instituts fir Humangenetik lhre weitere Beratung (ibernimmt.
Das Universitatsklinikum Freiburg ist, genau wie andere Krankenhauser oder auch Arztpraxen Arbeitgeber fir viele
Arztinnen und Arzte, die teilweise haufig ihren konkreten Einsatzort und sogar die Klinik wechseln. Damit es bei Ihrer
weiteren Betreuung und Beratung nicht zu unnétigen oder flir Sie nachteiligen Verzégerungen kommt, bitten wir Sie um
Ihre Einwilligung, das Ergebnis lhrer humangenetischen Untersuchung nicht nur an die eine sog. verantwortliche arztli-
che Person lbermitteln zu diirfen, sondern — nur bei konkretem Bedarf - auch an weitere arztliche Personen, die Arztli-
che Direktorin/Arztlicher Direktor oder Oberarztin/Oberarzt im Universitatsklinikum Freiburg, im Sie behandelnden Kran-
kenhaus oder in der Sie behandelnden Praxis. Mit lhrer Unterschrift erteilen Sie diese Einwilligung.

Mit meiner Unterschrift gebe ich meine freiwillige Einwilligung zu den genetischen Analysen, die zur Klarung der in
Frage stehenden Erkrankung/Stérung notwendig sind, sowie zu den daflir erforderlichen Blut-/Gewebe-entnahmen.

Den vorausgehenden Text habe ich gelesen und verstanden. Mir wurde ausreichend Gelegenheit gegeben, meine
Fragen zu besprechen. Mir wurde eine angemessene Bedenkzeit vor der Einwilligung in die oben genannte Untersu-
chung eingerdumt.
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Ich nehme zur Kenntnis, dass ich meine freiwillige 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.

Mir ist bekannt, dass ich die eingeleitete Untersuchung jederzeit widerrufen und die Vernichtung des Untersuchungs-
materials einschlief3lich aller daraus gewonnenen Untersuchungsproben sowie aller bis dahin erhobenen Ergebnisse
und Befunde verlangen kann. lhr Widerruf gilt allerdings erst ab dem Zeitpunkt, zu dem Sie diesen aussprechen. Er hat
keine Rickwirkung. Die Verarbeitung lhrer Daten bis zu diesem Zeitpunkt bleibt rechtmafig. Ihren Widerruf richten Sie
bitte schriftlich an folgende Adresse:

Universitatsklinikum Freiburg

Institut fir Humangenetik

MVZ des Universitatsklinikums Freiburg (Bereich Humangenetik)
Arztliche Direktorin / Arztliche Leitung:

Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer

Molekulargenetische Diagnostik Breisacher Strale 33, 79106 Freiburg

Ort, Datum Ort, Datum
Unterschrift Mutter verantwortliche Stempel und Unterschrift
arztliche Person der verantwortlichen
(Name in Druck- arztlichen Person
buchstaben

Ich bin damit einverstanden, dass die Befunde von der verantwortlichen &rztlichen Person an folgende Arzt*innen
weitergeleitet werden:

Arzt/Arztin Klinik / Station /Praxis

Hinweis zu lhren Datenschutzrechten gemaR Art. 15 - 21 DSGVO:

Sie kdnnen unter der 0. g. Adresse Auskunft Uber die zu lhrer Person gespeicherten Daten verlangen. Darlber hinaus
kdnnen Sie unter bestimmten Voraussetzungen die Berichtigung oder die Ldschung lhrer Daten verlangen. Ihnen kann
weiterhin ein Recht auf Einschrédnkungen der Verarbeitung Ihrer Daten sowie ein Recht auf Herausgabe der von Ihnen
bereitgestellten Daten in einem strukturierten, gangigen und maschinenlesbaren Format zustehen.

Sie haben die Moglichkeit, sich mit einer Beschwerde an den Datenschutzbeauftragten des Klinikums oder an eine
Datenschutzaufsichtsbehdrde zu wenden. Die fur unser Unternehmen zusténdige Datenschutzaufsichtsbehdrde ist der
Landesdatenschutzbeauftragte in Baden-Wirttemberg.

Universitatsklinikum Freiburg Telefon: 0761 270-20670
Datenschutzbeauftragter E-Mail: datenschutz@uniklinik-freiburg.de
Breisacher Strale 153

79110 Freiburg

Der Landesbeauftragte fir den Datenschutz und die In-  Telefon: 0711 615541-0
formationsfreiheit Baden-Wurttemberg E-Mail: poststelle@]fdi.owl.de
Postfach 10 29 32

70025 Stuttgart
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Institut fur Humangenetik

MVZ des Universitatsklinikums Freiburg
(Bereich Humangenetik)

Arztliche Direktorin / Arztliche Leitung:
Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer
Probeneinsendung:

Institut fir Humangenetik

Breisacher Str. 33, 79106 Freiburg
Telefon: +49 (0)761 270-70570

Einwilligung nach dem Gendiagnostikgesetz — Vater

Allgemeine Informationen zu genetischen Untersuchungen gemaf Gendiagnostikgesetz (GenDG) wurden mir verstand-
lich erlautert. Uber die in Frage stehende Erkrankung/Stérung/Diagnose

Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

deren genetische Grundlagen, die Mdglichkeiten der Vorbeugung und Behandlung sowie Uber Zweck, Art, Umfang,
Aussagemdglichkeiten, insbesondere Uber deren Bedeutung und Tragweite und Grenzen der geplanten genetischen
Untersuchungen einschlieBlich der mit der Blut-/Gewebeentnahme verbundenen Risiken bin ich hinreichend aufgeklart
worden.

Bitte entscheiden Sie im Folgenden ob Sie dem jeweiligen Punkt zustimmen. Keine Auswahl wird als NEIN gewertet.

Ich bin mit der Aufbewahrung und Verwendung meines Untersuchungsmaterials nach Abschluss der Diag- U ja O nein
nostik zum Zwecke der Nachpriifbarkeit der Ergebnisse, der Qualitatskontrollen und ggf. fir zukinftige neue
Diagnosemaglichkeiten fiir die oben genannte Fragestellung einverstanden.

Das Gendiagnostikgesetz verlangt, dass die Ergebnisse der Untersuchung nach 10 Jahren vernichtet wer- Oja O nein
den. Haufig sind diese Daten aber auch spater fiir Sie oder lhre Angehdrigen wichtig. Ich bin mit der Aufbe-
wahrung meiner Untersuchungsergebnisse Uber die gesetzliche Frist von 10 Jahren (maximal 30 Jahre) ein-
verstanden.

Ich bin damit einverstanden, dass Uberschissiges Untersuchungsmaterial sowie die erhobenen Daten in U ja O nein
verschlisselter (pseudonymisierter) Form zur Erforschung der Ursachen und zur Verbesserung der Behand-
lung genetisch bedingter Erkrankungen verwendet und Ergebnisse in Fachzeitschriften in anonymisierter
Form verdffentlicht werden. Dazu (iberlasse ich das Material / die Daten dem Institut fir Humangenetik, Uni-
versitatsklinikum Freiburg.

In seltenen Fallen werden Zusatzbefunde erhoben, die nicht im Zusammenhang mit der o. g. Fragestellung U ja O nein
stehen und nach aktuellem Wissensstand (angelehnt an die Empfehlungen des American College of Medical
Genetics und Genomics, ACMG) eine gesundheitliche Bedeutung fiir mich oder meine Familie haben. Uber
diese Befunde mdchte ich informiert werden. Die Analyse beschrankt sich auf die im Rahmen des Auftrags
generierten Daten. Wir mochten darauf hinweisen, dass aufgrund technischer Limitationen kein Anspruch
auf Vollstandigkeit besteht. Eine gezielte Nachsequenzierung nicht abgedeckter Bereiche sowie Deletions-
bzw. Duplikationsanalysen erfolgen nicht. Ich bin mir im Klaren dariiber, dass Risiken und andere genetische
Erkrankungen nicht ausgeschlossen sind, wenn keine Zusatzbefunde erhoben werden.

Meine Ergebnisse der genetischen Untersuchung/en diirfen fir die Beratung bzw. Untersuchung meiner An- O ja O nein
gehdrigen genutzt werden.

<0 ja, nur fur

Name, Vorname

Sie erteilen Ihre Einwilligung zur genetischen Untersuchung gegeniiber der sog. ,verantwortlichen arztlichen Person“in
einer bestimmten Praxis, einem Krankenhaus oder im Universitatsklinikum Freiburg. Insoweit muss das Ergebnis der
Untersuchung vom Institut fir Humangenetik auch nur an diese verantwortliche arztliche Person Ubermittelt werden,
wenn nicht eine Arztin oder ein Arzt des Instituts fir Humangenetik lhre weitere Beratung (bernimmt.
Das Universitatsklinikum Freiburg ist, genau wie andere Krankenhduser oder auch Arztpraxen Arbeitgeber fir viele
Arztinnen und Arzte, die teilweise haufig ihren konkreten Einsatzort und sogar die Klinik wechseln. Damit es bei Ihrer
weiteren Betreuung und Beratung nicht zu unnétigen oder fir Sie nachteiligen Verzdgerungen kommt, bitten wir Sie um
Ihre Einwilligung, das Ergebnis Ihrer humangenetischen Untersuchung nicht nur an die eine sog. verantwortliche arztli-
che Person (ibermitteln zu diirfen, sondern — nur bei konkretem Bedarf - auch an weitere arztliche Personen, die Arztli-
che Direktorin/Arztlicher Direktor oder Oberarztin/Oberarzt im Universitatsklinikum Freiburg, im Sie behandelnden Kran-
kenhaus oder in der Sie behandelnden Praxis. Mit lhrer Unterschrift erteilen Sie diese Einwilligung.

Mit meiner Unterschrift gebe ich meine freiwillige Einwilligung zu den genetischen Analysen, die zur Klarung der in
Frage stehenden Erkrankung/Stérung notwendig sind, sowie zu den daflir erforderlichen Blut-/Gewebe-entnahmen.

Den vorausgehenden Text habe ich gelesen und verstanden. Mir wurde ausreichend Gelegenheit gegeben, meine
Fragen zu besprechen. Mir wurde eine angemessene Bedenkzeit vor der Einwilligung in die oben genannte Untersu-
chung eingerdumt.
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Ich nehme zur Kenntnis, dass ich meine freiwillige 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.

Mir ist bekannt, dass ich die eingeleitete Untersuchung jederzeit widerrufen und die Vernichtung des Untersuchungs-
materials einschlief3lich aller daraus gewonnenen Untersuchungsproben sowie aller bis dahin erhobenen Ergebnisse
und Befunde verlangen kann. lhr Widerruf gilt allerdings erst ab dem Zeitpunkt, zu dem Sie diesen aussprechen. Er hat
keine Rickwirkung. Die Verarbeitung lhrer Daten bis zu diesem Zeitpunkt bleibt rechtmafig. Ihren Widerruf richten Sie
bitte schriftlich an folgende Adresse:

Universitatsklinikum Freiburg

Institut fir Humangenetik

MVZ des Universitatsklinikums Freiburg (Bereich Humangenetik)
Arztliche Direktorin / Arztliche Leitung:

Prof. Dr. med. Dr. Judith Fischer

Molekulargenetische Diagnostik Breisacher Strale 33, 79106 Freiburg

Ort, Datum Ort, Datum
Unterschrift Vater verantwortliche Stempel und Unterschrift
arztliche Person der verantwortlichen
(Name in Druck- arztlichen Person
buchstaben

Ich bin damit einverstanden, dass die Befunde von der verantwortlichen &rztlichen Person an folgende Arzt*innen
weitergeleitet werden:

Arzt/Arztin Klinik / Station /Praxis

Hinweis zu lhren Datenschutzrechten gemaR Art. 15 - 21 DSGVO:

Sie kdnnen unter der 0. g. Adresse Auskunft Uber die zu lhrer Person gespeicherten Daten verlangen. Darlber hinaus
kdnnen Sie unter bestimmten Voraussetzungen die Berichtigung oder die Ldschung lhrer Daten verlangen. Ihnen kann
weiterhin ein Recht auf Einschrédnkungen der Verarbeitung Ihrer Daten sowie ein Recht auf Herausgabe der von Ihnen
bereitgestellten Daten in einem strukturierten, gangigen und maschinenlesbaren Format zustehen.

Sie haben die Moglichkeit, sich mit einer Beschwerde an den Datenschutzbeauftragten des Klinikums oder an eine
Datenschutzaufsichtsbehdrde zu wenden. Die fur unser Unternehmen zusténdige Datenschutzaufsichtsbehdrde ist der
Landesdatenschutzbeauftragte in Baden-Wiirttemberg.

Universitatsklinikum Freiburg Telefon: 0761 270-20670
Datenschutzbeauftragter E-Mail: datenschutz@uniklinik-freiburg.de
Breisacher Strale 153

79110 Freiburg

Der Landesbeauftragte fur den Datenschutz und die In-  Telefon: 0711 615541-0
formationsfreiheit Baden-Wurttemberg E-Mail: poststelle@]fdi.owl.de
Postfach 10 29 32

70025 Stuttgart
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	Gibt es weitere Familienangehörige, die an derselben oder einer ähnlichen Erkrankung leiden bzw. litten wie Ihr Patient?
	☐ nein
	☐ ja Verwandtschaftsverhältnis zum Patienten:
	☐ Vater ☐ Mutter ☐ Tochter  ☐ Sohn
	☐ andere(r) Familienangehörige(r)   Klicken oder tippen Sie hier, um Text einzugeben.

