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Patientendaten Einsender
Name Vorname Name des anfordernden Arztes (bitte leserlich)

O mannlich O weiblich
geb. am Telefon

Strale

PLZ Wohnort

Stempel und Unterschrift des anfordernden Arztes

Kostentrager

Humangenetische Leistungen belasten NICHT das Laborbudget des anfordernden Arztes.
o GKV-Patient/-in = bitte ausgefiiliten U-Schein Nr. 10 beilegen o GOA-Rechnung an Einsender / Klinik

o Selbstzahler, ambulant (GOA-Rechnung an Patienten) o Selbstzahler, stationar (GOA-Rechnung an Patienten)
Fir Selbstzahler bitte Kostentibernahmeerklarung ausfiillen. Ggf. Kostenvoranschlag anfordern.

Material: 15 ungefarbte Ausstriche, 2 gefarbte Ausstriche; 5-10 ml EDTA-Blut; bei Kindern 3-5 ml EDTA-Blut; alternativ DNA

Entnahmedatum: Postversand: ungekiihlt (Probeneingang: Montag-Freitag)

Abklarung angeborener Thrombozytenerkrankungen

Untersuchungsform: [J diagnostisch [J pradiktiv [ pranatal
[] | Diagnose unklar
] Thrombozytopenie (MPV: )
[] Thrombozytopathie
[] | spezielle Fragestellung (Genetische Abklarung erfordert das Einverstandnis des Patienten!) ‘
[] MYH9-assoziierte Erkrankungen [] genetische Abklarung erwiinscht (MYH9)
[] Bernard-Soulier-Syndrom [] genetische Abklarung erwiinscht (GP1BA, GP1BB, GP9)
] von Willebrand Typ Ilb (+ 3ml Citratblut) [] genetische Abklarung erwiinscht
[l GATA1l-assoziierte Thrombozytopenie [] genetische Abklarung erwiinscht (GATAL)
[] Storage Pool Erkrankung
[] M. Glanzmann [] genetische Abklarung erwiinscht (ITGA2B, ITGB3)
[l Autosomal-dominante Thrombozytopenie 2 [] genetische Abklarung erwiinscht (ANKRD26 Promotor)
[l TUBB1-assoziierte Thrombozytopenie [] genetische Abklarung erwiinscht (TUBB1)
[] | sonstiges (bitte eintragen): [] genetische Abklarung erwiinscht

Wenn Familienanamnese positiv:
- Mutation [] bekannt, bitte Angabe der Mutation:

[] unbekannt
[] bekannte Konsanguinitét in der Familie

] mehr als eine Generation betroffen

- Stammbaumskizze: (bei Bedarf Rickseite nutzen/Extrablatt einfligen)

Wurden in der Familie weitere genetische Untersuchungen durchgefuhrt? Wenn ja, welche?

Ethnische Herkunft des Patienten:
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Einverstandniserklarung des Patienten/der Patientin/der gesetzlichen Vertreter

Das Gendiagnostikgesetz (GenDG) fordert fiir alle genetischen Analysen eine ausfuhrliche Aufklarung und
eine schriftliche Einwilligung der Patienten sowie vor vorgeburtlichen und pradiktiven (vorhersagenden)
Analysen zusétzlich eine genetische Beratung.

Ich habe eine allgemeine schriftliche Aufklarung zu genetischen Analysen gemaR GenDG erhalten, gelesen und
verstanden. Uber die in Frage stehende Erkrankung/Storung/Diagnose:

deren genetische Grundlage(n), die Mdglichkeiten der Vorbeugung/Vermeidung/Behandlung sowie Zweck, Art,
Umfang und Aussagekraft einer méglichen genetischen Diagnostik einschlie3lich der mit der Probenentnahme
verbundenen Risiken bin ich umfassend beraten worden.

Mit meiner Unterschrift gebe ich meine Einwilligung zu den genetischen Analysen, die zur Klarung der zur Frage
stehenden Erkrankung notwendig sind, sowie zu den erforderlichen Blut-/Gewebeentnahmen.

Ich hatte ausreichend Gelegenheit offene Fragen zu besprechen.

Ich bin damit einverstanden, dass die Befundmitteilung neben meinem(r) einsendenden Arzt(Arztin) Oja

nachrichtlich Herr Dr. M. Baschin und Herr Prof. Dr. A. Greinacher, sowie O nei
. . nein

Frau / Herrn Dr. zur Verfliigung gestellt wird.

Bei Bedarf dirfen die Uber meine Person erhobenen Daten und Untersuchungsergebnisse fir Beratungen | O ja

und/oder Untersuchungen von Familienangehdrigen genutzt werden. O nein

Ich bin damit einverstanden, dass die Ergebnisse der Untersuchungen nicht entsprechend der gesetzlichen

Vorgaben nach 10 Jahren vernichtet werden, damit diese Daten auch spater fur weitere Ja.
Familienangehérige (z.B. Kinder, Enkelkinder) zur Verfiigung stehen. [ nein
Gemald GenDG soll nicht verbrauchtes Untersuchungsmaterial nach Abschluss der Analyse vernichtet
werden. Ich bin damit einverstanden, dass verbleibendes Untersuchungsmaterial fir spatere genetische Oja

Untersuchungen in meiner Familie als Vergleichsmaterial bzw. fur weiterfihrende genetische Analysen ]
sowie firr Forschungszwecke und qualitatssichernde MaRnahmen bzgl. der oben genannten Erkrankung | B Nnéin
in verschlisselter (anonymisierter) Form aufbewahrt wird.

Ich bin damit einverstanden, dass erhobene Daten/Ergebnisse uber die in Frage stehende Erkrankung
entsprechend der gesetzlichen Vorgaben gespeichert und in verschlisselter Form fir wissenschaftliche
Zwecke, fur Zwecke der Qualitatssicherung und der Lehre/Weiter- und Fortbildung genutzt/verdffentlicht | O ja
werden. Sie kénnen die Verwendung der Ergebnisse, die fiir wissenschaftliche Zwecke genutzt werden, | O nein
jederzeit stoppen. Die bis zu diesem Zeitpunkt verwendeten anonymisierten Daten kénnen nicht geléscht
werden.

Der Untersuchungsauftrag kann im Bedarfsfall an ein spezialisiertes medizinisches Labor weitergeleitet | O ja
werden, um nicht routinemafiig durchgefiihrte Untersuchungen dort zu veranlassen. O nein

Sollten in dem auswertigen Speziallabor neue Erkenntnisse beziglich meiner o.g. Erkrankung bzw. | Oja
Verdacht-Diagnose gewonnen werden, mdchte ich informiert werden. O nein

Ich mdchte Uber die Ergebnisse der genetischen Analyse nur insoweit informiert werden, wie es fur mich | O ja
und meine Familie fur die oben genannte Fragestellung relevant ist. O nein

Mir ist bekannt, dass ich alle getéatigten Einwilligungen ganz oder teilweise ohne Angabe von Griinden und ohne
personliche Nachteile widerrufen kann und dass ich das Recht habe, Untersuchungsergebnisse nicht zu erfahren
(Recht auf Nichtwissen).

Mir ist ebenfalls bekannt, dass ich eingeleitete Untersuchungsverfahren bis zur Ergebnismitteilung jederzeit stoppen,
die Vernichtung des Untersuchungsmaterials und aller daraus gewonnenen Komponenten sowie aller bis dahin
erhobenen Ergebnisse und Befunde verlangen kann.

Ich bin mit der Weitergabe von Daten aus meiner Patientenakte fir Abrechnungszwecke an eine Arztliche
Verrechnungsstelle einverstanden.

Den vorausgehenden Text habe ich gelesen, verstanden und eine Kopie davon erhalten.

Ort, Datum Name (Druckbuchstaben) Unterschrift (Patient/gesetzl. Vertreter)
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Aufklarung vor genetischen Untersuchungen gemaf Gendiagnostikgesetz (GenDG)

Das Gendiagnostikgesetz (GenDG) fordert fir alle genetischen Untersuchungen eine ausfuhrliche Aufklarung sowie
eine schriftliche Einwilligung. Bei vorgeburtlichen und pradiktiven (vorhersagenden) Untersuchungen ist zuséatzlich
eine humangenetische Beratung durchzufiihren.

Bitte lesen Sie diese Patienteninformation zur Aufklarung vor genetischen Untersuchungen sorgféltig durch und
sprechen Sie uns gezielt an, wenn Sie Fragen dazu haben.

Ihnen (oder einer Person, fir die Sie sorgeberechtigt sind oder die Sie betreuen) wurde die Durchfiihrung einer
genetischen Untersuchung angeboten, um folgende Diagnose/Fragestellung abzuklaren:

Wir mdchten lhnen erlautern, welches Ziel diese Untersuchung hat, was bei genetischen Analysen geschieht und
welche Bedeutung die Ergebnisse fir Sie und lhre Angehdrigen haben kénnen.

Eine genetische Untersuchung hat zum Ziel, die Chromosomen als Trager der Erbsubstanz oder die Erbsubstanz
selbst (DNA) mittels spezifischer Verfahren auf erbliche (genetische) Eigenschaften zu untersuchen, die
mdglicherweise die Ursache der bei lhnen oder lhren Angehdrigen aufgetretenen oder vermuteten Erkrankung/
Stérung sind.

Als Untersuchungsmaterial dient in den meisten Féllen eine Blutprobe. Normalerweise bedingt eine Blutentnahme
keine gesundheitlichen Risiken. Es kann im Bereich der Einstichstelle aber eine Blutansammlung (Hamatom) oder
extrem selten eine Entziindungsreaktion, eine lokale Infektion oder eine Nervenschadigung auftreten. Sollte in lhrem
Fall eine Gewebeentnahme notwendig sein (Hautbiopsie, Fruchtwasserpunktion, Chorionzottenbiopsie 0.a.), werden
Sie gesondert Uber die Risiken der Probenentnahme aufgeklart. Ein weiteres, nie vollig auszuschlieRendes Risiko
besteht in der Mdglichkeit einer Probenverwechslung. Es werden alle MalBnhahmen unternommen, um diese und
andere Fehler zu vermeiden.

Bei einer genetischen Untersuchung werden entweder gezielt einzelne oder viele genetische Eigenschaften
gleichzeitig untersucht. Die angewendete Methode hangt von der Fragestellung ab.

Bedeutung der Ergebnisse. Wird eine krankheitsverursachende erbliche Eigenschaft (Mutation, z.B. eine
Veranderung der DNA-Sequenz) nachgewiesen, hat dieser Befund in der Regel eine hohe Aussagekraft und
Sicherheit. Wird keine krankheitsverursachende Mutation gefunden, kann trotzdem eine flr die Erkrankung
verantwortliche genetische Veranderung bei dem/der Betroffenen vorliegen, die mittels der angewandten
Untersuchungsmethode nicht nachgewiesen werden konnte. Eine genetisch bedingte Krankheit bzw. Veranlagung
dafir lasst sich nicht immer mit vélliger Sicherheit ausschlieBen. In solchen Fallen werden wir versuchen, eine
Wahrscheinlichkeit fir das Auftreten der Erkrankung bzw. einer Veranlagung bei Ihnen oder Ihren Angehérigen
abzuschatzen.

Gelegentlich werden Veranderungen der DNA-Sequenz nachgewiesen, deren Bedeutung unklar ist (so genannte
Genvarianten). Dies wird dann im Befund angegeben und mit Ihnen besprochen. Eine umfassende Aufklarung tber
alle denkbaren genetisch bedingten Krankheitsursachen ist nicht mdglich. Ebenfalls ist es nicht moglich, jedes
Erkrankungsrisiko fur Sie selbst oder Ihrer Angehérigen/Kinder durch genetische Untersuchungen auszuschlieRen.

Bei Untersuchung von mehreren Familienmitgliedern ist eine korrekte Befundinterpretation nur dann maoglich, wenn
die angegebenen Verwandtschaftsverhaltnisse stimmen.

Aufbewahrung von  Untersuchungsmaterial. Das GenDG verlangt, dass nicht verbrauchtes
Untersuchungsmaterial nach Abschluss der Untersuchung vernichtet wird. Mit lhrer Einwilligung darf es jedoch
aufbewahrt werden. Haufig ist es sinnvoll, das Material z.B. zum Zwecke der Nachpriufbarkeit der erhobenen
Ergebnisse oder fir zukiinftige Diagnosemdglichkeiten aufzuheben.

Mit lhrer Zustimmung kann |hr Untersuchungsmaterial in verschliusselter (pseudonymisierter) Form auch fir
verschiedene Anforderungen wie z.B. die Qualitatssicherung im Labor, die Lehre bzw. die Weiter- und Fortbildung
oder die Erforschung von Krankheitsursachen benutzt werden.

Das Gesetz schreibt auch vor, dass personenbezogene Daten und medizinische Befunde nach 10 Jahren
vollstandig vernichtet werden mussen. Diese Informationen kénnen jedoch auch spater noch fur Sie oder lhre
Angehorigen von Bedeutung sein. Mit |hrer ausdrucklichen Einwilligung dirfen wir diese Daten auch Uber die
gesetzlich vorgeschriebene Frist hinaus aufbewahren.

Widerrufsbelehrung. Sie konnen Ihre Einwilligung zur Untersuchung ganz oder teilweise ohne Angabe von
Grunden und ohne personliche Nachteile zuriickziehen. Sie haben das Recht Untersuchungsergebnisse nicht zu
erfahren (Recht auf Nichtwissen), eingeleitete Untersuchungsverfahren bis zur Ergebnismitteilung zu stoppen und
die Vernichtung des Untersuchungsmaterials und aller daraus gewonnenen Komponenten sowie aller bis dahin
erhobenen Ergebnisse und Befunde zu verlangen.

Ansprechpartner: Thrombozytenlabor: Herr Prof. A. Greinacher (Thrombozytenlabor: 03834 — 865475); Genetische
Untersuchungen erfolgen am Institut fir Humangenetik der Universitatsmedizin Greifswald: Frau Dr. rer. nat. J. Najm
(Telefon: 03834 - 865375)



