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Klinikeindruck/Stempel

Uniklinikum GieBen

Patientendaten/Aufkleber

¥
Name, Vorname / Patil

Geburtsdatum

Adresse

PLZ Ort

Krankenkssse / Versichertennummer

Sehr geehrte Schwangere,

Sie wiinschen fiir Ihr noch ungeborenes Kind eine genetische Untersuchung, fiir die seit dem 01.02.2010 das Gendiag-
nostikgesetz {GenDG) und seit dem 25.05.2012 die Richtlinie der Gendiagnostikkommission gelten. Danach haben Sie selbst
zu entscheiden, ob und welche Auskiinfte Sie iiber die genetische Ausstattung Ihres Embryos/Fétus (im Folgenden immer
JKind“ genannt) erhalten und an wen diese Ergebnisse ggf. weitergegeben werden ditrfen. Deshalb verlangt das Gesetz, dass
eine Arztin/ein Arzt (im Folgenden immer Arzt genannt) Sie in einem personlichen Gesprich tiber Wesen, Bedeutung, Trag-
weite und Aussagekraft der geplanten Untersuchung klar und verstindlich informiert. Dieses Aufklarungsblatt soll helfen,
das Gesprach mit dem Arzt vorzubereiten und die wichtigsten Punkte zu dokumentieren.

Was ist eine vorgeburtliche genetische
Untersuchung?

Unter einer genetischen Untersuchung im Sinne des
GenDG versteht man die Analyse (Zahl und Struktur der
Chromosomen, molekulare Struktur der Erbinformation
oder Untersuchung der Genprodukte) und/oder die vorge-
burtliche Risikoabkldrung zur Feststellung genetischer Ei-
genschaften Ihres Kindes einschlieflich der Beurteilung
der jeweiligen Ergebnisse.

Die wichtigsten vorgeburtlichen Untersuchungen sind
die Nackentransparenzmessung mittels Ultraschall, die
Blutuntersuchung der Schwangeren, die Fehibildungsultra-
schallunfersuchung, die Fruchtwasseruntersuchung und
die Gewsbeprobe der frithen Plazenta bzw. der Nabel
schnar.

Vorgeburtliche Untersuchungen sind nur zu medizini-
schen Zwecken und nur dann erlaubt, wenn genetische Ei-
genschaften des Kindes, die seine Gesundheit wahrend der
Schwangerschaft oder nach der Geburt beeintrichtigen, er-
mittelt werden sollen, oder um das Risiko fiir das Vorliegen
solcher Eigenschaften zu bestimmen. Eine entsprechende

Untersuchung darf auch stattfinden, wenn eine medika-
mentise Behandlung des Kindes vorgesehen ist, bei der be-
stimmte genetische Eigenschaften von Bedeutung sind.
Genetische Eigenschaften flir eine Erkrankung, die in
der Regel erst nach Vollendung des 18. Lebensjahres aus-
bricht, diirfen nicht untersucht werden. Wenn das Ge-
schlecht des Kindes anliisslich einer vorgeburtlichen Unter-
suchung bekannt wird, kann es Ihnen - wenn Sie dies
moéchten - nach Ablauf der 12. Schwangerschaftswoche
nach der Empfangnis (im Aligemeinen 14 Wochen nach Be-
ginn der letzten Regelblutung) bekannt gegeben werden.

Warum soll die Untersuchung stattfinden?

Vorgeburtliche genetische Untersuchungen konnen Ih-
nen als Zusatzuntersuchungen wéhrend der Schwanger-
schaft angeboten werden, sofern Sie zu einer Risikogruppe
gehdren {z.B. als Schwangere das 35. Lebensjahr vollendet,
bersits ein Kind mit einer Erbkrankheit geboren haben
oder ein Elternteil des Kindes eine Erbkrankheit hat}, Rou-
tineuntersuchungen in der Schwangerschaft auffillig wa-
ren oder auf Ihren ausdriicklichen Wunsch auch ohne be-
sondere Risikokonstellationen.
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B Risikoabklarung

Zur Risikoabklidrung einer Trisomie 21 (Downsyn-
drom/Mongolismus) kann mittels Ultraschall die Nacken-
falte gemessen oder eine Analyse des miitterlichen Blutes
auf bestimmte Hormone und EiweiBe (z.B. Triple-Test)
durchgefiihrt werden. Beide Untersuchungen werden auch
haufig miteinander kombiniert (Ersttrimesterscreening).
Das miitterliche Blut enthélt auch Erbanlagen des Kindes
und kann darauf untersucht werden (Praena-Test®). Die
Genauigkeit des Tests liegt hoher als bei einer herkommli-
chen Risikoabschidtzung. Der Test ist derzeit fiir Triso-
mie 13, 18 und 21 verfiigbar. Uber die Einzelheiten, Ge-
nauigkeiten, ggf. vorhandene Alternativen und mdogliche
gesundheitliche Komplikationen der Untersuchung wird
Sie Ihr behandelnder Arzt gesondert informieren.

Zur Risikoabkldrung ist bei IThnen/Threm Kind folgen-
de Untersuchung vorgesehen:

[J Nackentransparenzmessung

[0 Blutuntersuchung der Schwangeren auf Hormone und
EiweiBe (z.B. Triple-Test)

[0 Blutuntersuchung der Schwangeren zur Untersuchung
der Erbanlagen des Kindes (Praena-Test®)

weitere Blutuntersuchung der Schwangeren bei V.a.
fetomaternaler Inkompatibilitdt

B Bestimmung der Erbanlagen des Kindes

Soll eine Trisomie definitiv ausgeschlossen oder besté-
tigt werden, miissen die Erbanlagen des Kindes direkt un-
tersucht werden. Dazu wird eine Zellprobe bendtigt, deren
Gewinnung allerdings eigene gesundheitliche Risiken fiir
Mutter und Kind birgt. Ein direkter Eingriff kann auch
noch nach erfolgter Risikoabschidtzung stattfinden und
wird Thnen auch empfohlen, falls Ihr personliches Risiko
als erhdoht eingestuft wird oder der Bluttest den Verdacht
auf eine Trisomie ergeben hat.

Eine Zellprobe fiir eine direkte genetische Analyse
soll bei Thnen/Threm Kind durch folgenden Eingriff gewon-
nen werden:

Fruchtwasserentnahme (Amniozentese)

Gewebeprobe der friihen Plazenta (Chorionzottenbiopsie)
Nabelschnurpunktion (Cordozentese)

weitere fetale DNA aus miitterlichem Blut

Das Vorgehen bei der Probenentnahme und deren spe-
zielle gesundheitliche Risiken fiir Mutter und Kind sind
nicht Gegenstand dieses Aufklarungsblattes. Falls ein sol-
cher Eingriff bei Ihnen vorgesehen ist, werden Sie iiber des-
sen genauen Ablauf und die méglichen Risiken von Ihrem
behandelnden Arzt gesondert informiert.

Anhand der Probe kann eine sog. Chromosomenkarte
angelegt werden, mit deren Hilfe man im Mikroskop An-
zahl und Aussehen von Chromosomen beurteilen und z.B.
eine Trisomie 21 (Downsyndrom) feststellen kann. Bei der
Uberpriifung der Chromosomenkarte kinnen auch uner-
wartete genetische Eigenschaften und Nebenbefunde offen-
kundig werden. AuBerdem wird hiermit das Geschlecht des
Kindes festgestellt.

Viele Erbkrankheiten gehen nicht mit einer Storung
der Chromosomenanzahl/-struktur einher und konnen des-
halb mit einer Chromosomenanalyse nicht erfasst werden.

HODODO

Besteht ein konkreter Verdacht auf eine bestimmte Erb-
krankheit, kann eine molekulare Analyse der Struktur des
Erbmaterials (z.B. DNA-Sequenzanalyse) oder auch die
Analyse der Genprodukte notwendig werden. Falls bei Ih-
nen diese individuelle Untersuchung in Betracht kommt,
wird Ihr Arzt Sie iiber deren Zweck, Umfang und Aussage-
kraft aufkldren und den wesentlichen Inhalt des Gespra-
ches dokumentieren.

Anhand der Zellprobe Ihres Kindes ist folgende Labor-
untersuchung vorgesehen:
[0 Chromosomenanalyse
[J DNA-Sequenzanalyse
[0 Analyse der Genprodukte
[¥ weitere Nachweis von fetalen Genen/Gensequenzen
Weitere oder individuelle Informationen konnen hier
dokumentiert werden:

o Zweck der geplanten genetischen Untersuchung
Untersuchung bei fetomaternaler Inkompatibilitit
von Blutgruppenmerkmalen der roten Blutkdrper-
chen (Erythrozyten) oder Blutpldttchen (Thrombozy-
ten)

(z.B. Untersuchung auf Trisomie 21)

e Umfang der Untersuchung
Genanalyse mittels Next-Generation-Sequencing
(NGS)
(z.B. Genanalyse bei spezifischem Erkrankungsverdacht)

e Aussagekraft und erzielbare Ergebnisse
Bei ausreichendem Gehalt fetaler DNA ist das betrof-
fene Merkmal beim Feten detektierbar. Genvarian-
ten/Expressionsvarianten kénnen die Aussagekraft
beeinflussen und zu falsch-negativen oder positiven
Ergebnissen fiihren.
(z.B. Einschétzung des Trisomierisikos)

Bitte fragen Sie im Aufklirungsgesprich nach allem,
was [hnen unklar und wichtig erscheint.

B Aussagekraft der Untersuchung

Bitte bedenken Sie, dass trotz des inzwischen sehr ho-
hen methodischen Standards der Genanalyse ein absolut si-
cheres Ergebnis nicht moglich ist. Auch ein falsch positives
Ergebnis (auffélliger Befund trotz gesunder Erbanlagen)
oder ein falsch negatives Ergebnis (unauffilliger Befund
trotz krankhafter Erbanlagen) sind moglich. Es besteht
auch die Moglichkeit, dass die Untersuchung kein Ergebnis
liefert. Unsicherheiten konnen z.B. entstehen, weil die
kindlichen Zellen sich nicht ausreichend vermehren oder
die Proben aus gemischten Zellen von Mutter und Kind be-
stehen. Fiir diesen Fall besteht u.U. die Moglichkeit, die Un-
tersuchung zu wiederholen.

Auch kénnen mit einer genetischen Untersuchung nie-
mals alle moglichen Erbkrankheiten erkannt werden. Ein
unauffilliger Befund ist angesichts der Vielzahl méglicher
genetischer Erkrankungen keine Garantie fiir ein gesundes
Kind. Bitte bedenken Sie auBerdem vor der Entscheidung
zu einer genetischen Untersuchung, dass es fiir die meisten
Erbkrankheiten derzeit keine Heilungsmoglichkeiten gibt.
Nur in seltenen Fallen konnen die Auswirkungen der Erb-
krankheit gemildert werden (z.B. bei Blutgruppenunver-
traglichkeit zwischen Mutter und Kind).
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M Was ist eine genetische Beratung und wann
erfolgt sie?

Bei der genetischen Beratung sind medizinische (z.B.
Krankheitsbilder, Erbkrankheiten in der Verwandtschaft,
Behandlungsmoglichkeiten), psychische (z.B. seelische Be-
lastung bei auffélligem Befund) und soziale Fragen (z.B. Le-
bensgestaltung mit einem an einer Erbkrankheit leidenden
Kind) vor der genetischen Untersuchung zu erértern. Auch
sonstige Untersuchungsergebnisse sowie Moglichkeiten
zur Unterstiitzung bei physischen und psychischen Belas-
tungen sind Gegenstand der Beratung.

Es geht bei der Beratung also darum, Ihre und die indi-
viduelle Situation Ihres ungeborenen Kindes zu beleuchten,
ohne Entscheidungen vorwegzunehmen. Die Beratung soll
Ihnen helfen, sich nach einer angemessenen Bedenkzeit ei-
genstindig fiir oder gegen die Untersuchung auszuspre-
chen bzw. gegen die Mitteilung der Untersuchungsergeb-
nisse zu entscheiden.

Sobald das Untersuchungsergebnis vorliegt, hat eine
weitere Beratung stattzufinden, in der IThnen die Ergebnisse
erldutert werden. Gegebenenfalls kann dazu mit Ihrer Zu-
stimmung eine weitere fachlich geeignete Person hinzuge-
zogen werden.

Sie haben das Recht, auf die genetische Beratung oder
die Mitteilung der Ergebnisse zu verzichten. Dies muss al-
lerdings schriftlich erfolgen nach Aushédndigung einer
schriftlichen Information {iber die Beratungsinhalte.

Wenn aufgrund der vermuteten oder bereits diagnosti-
zierten Erkrankung oder gesundheitlichen Stérung anzu-
nehmen ist, dass auch Blutsverwandte von der Erkrankung
betroffen sein konnen und es Therapie- oder Vorbeugemas-
nahmen gibt, wird Thnen empfohlen, auch diesen Verwand-
ten eine genetische Beratung vorzuschlagen.

Sie haben auBerdem Anspruch auf eine psychosoziale
Beratung nach §§ 2, 2a des Schwangerschaftskonfliktgeset-
zes (SchKG). Ihr behandelnder Arzt wird Ihnen mitteilen,
welche Beratungsstelle fiir Sie zusténdig ist.

Die genetische Beratung
[0 fand im Rahmen dieser Aufklirung (unter Hinzuzie-
hung von Dr. ) statt. Es wurde

speziell informiert iiber:

O wurde/wird am
durch Dr.
durchgefiihrt.
B Gibt es ein Recht auf Widerruf und
Nichtwissen?
Sie konnen eine bereits erteilte Einwilligung in eine
genetische Untersuchung jederzeit dem Arzt gegeniiber

miindlich oder schriftlich widerrufen. Falls ein Labor schon
mit der Analyse Ihrer Proben beauftragt ist, wird dieser
Auftrag unverziiglich zuriickgezogen. Auch ein ggf. schon
vorhandenes Ergebnis wird Thnen nicht mehr mitgeteilt,
sondern vernichtet.

Sie haben auBerdem das Recht, das Untersuchungser-
gebnis oder Teile davon (z.B. unerwartete genetische Eigen-
schaften und Nebenbefunde) nicht zur Kenntnis zu neh-
men, sondern vernichten zu lassen.

B Was geschieht mit den Proben und

Ergebnissen?

Ein Labor darf die genetische Analyse der Probe nur
dann vornehmen, wenn auch dort IThre ausdriickliche,
schriftliche Einwilligung gegeniiber dem behandelnden
Arzt vorliegt.

Sobald Ihre Probe fiir den/die oben angegebenen
Zweck(e) nicht mehr bendtigt wird oder sofern die Einwilli-
gung zur Untersuchung widerrufen wurde, muss die Probe
unverziiglich vernichtet werden. Eine dariiber hinausge-
hende Verwendung (z.B. fiir spédtere Untersuchungen oder
Forschungszwecke) ist nur erlaubt, wenn Sie dariiber infor-
miert wurden und sich ausdriicklich und schriftlich ein-
verstanden erklaren.

Uber das Ergebnis werden ausschlieflich Sie persén-
lich und/oder Ihr gesetzlicher Vertreter informiert, in der
Regel von dem Arzt, der die genetische Beratung durchge-
fithrt hat, oder von dem Arzt, der die Untersuchung vorge-
nommen hat. Weitere Personen diirfen nur dann Auskunft
iiber das Ergebnis erhalten, wenn Sie hierzu Ihre ausdriick-
liche und schriftliche Einwilligung erteilen. Falls Thr Arzt
schon jetzt absehen kann, dass weitere Personen iiber Ihre
Befunde in Kenntnis gesetzt werden sollten (z.B. weiterbe-
handelnde Arzte), wird er Sie im Aufklirungsgespréch in-
formieren und um Ihre schriftliche Zustimmung bitten.

Die Ergebnisse der Untersuchung muss der Arzt
10 Jahre lang in Ihren Untersuchungsunterlagen aufhewah-
ren. Nach Ablauf dieser Frist, oder wenn Sie Ihre Einwilli-
gung widerrufen oder sich gegen eine Kenntnisnahme ent-
scheiden, muss der Arzt die Ergebnisse der Untersuchung
unverziiglich vernichten. Wenn Sie eine ldngere Aufbewah-
rungszeit wiinschen, miissten Sie dies Ihrem Arzt schrift-
lich mitteilen. In diesem Fall oder wenn Grund zu der An-
nahme besteht, dass mit der Vernichtung der Daten schutz-
wiirdige Interessen der betroffenen Person beeintréchtigt
werden, muss der Arzt die Daten sperren und darf sie nicht
vernichten.

B Wichtige Fragen

Alter: Jahre GroBe: cm Gewicht: kg

n = nein/j = ja
1. Sind Erbkrankheiten in der Familie bekannt? [In [Jj

Wenn ja, welche (Name der Erbkrankheiten, falls be-
kannt)?

2. Hatten Sie schon Fehlgeburten? On Oj

Wenn ja, wie viele und wann?
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# Zusatzfragen

n = pein/i = ia

1. Liegen irreguldre ervthrozytdre Antikérper  [ln [
vor? Wenn ja, welche Spezifiti?

2. Liegen thrombozytire Alloantikérper vor?  [n [}

3. Bestand eine NAIT in Yorschwangerschaf-  [Uln [l

ten?

B Arztliche Anmerkungen zum
Aufklirungsgesprich
{z.B. Feststellung der Einsichtsfihigkeit Minderjihriger, gesetzli-
che Vertretung, Betreuungsfall, Bevoliméchtigter, nachirdglicher Wider-
ruf der Einwilligung)

Untersuchungsaufirag ap das Labor:
Narne der Schwangeren

Geburtsdatum

Zweck der Untersuchung fetomaternale Inkompatibilitdt

Zieldiagnostik Next-Generation-Sequencing

B FEinwilligung

Uber die geplante genetische Untersuchung und iiber
deren Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft wurde ich in
einem Aufklrungsgesprach mit
der Arztin/dem Arzt
ausfiihrlich informiert. Dabel konate ich alle mir wichtig
erscheinenden Fragen stellen.

ich habe keine weileren Pragen, fiible mich geniigend in-
formiert und willige hiermit in die genetische Unfersuchung
und die genetische Analyse der dabei gewonnenen Probe ein.
Mit der Weiterleitung meiner Einwilligung an das Labor und
ggf. an ein weiterfiihrendes Speziallabor bin ich einverstan-

den, Der Vorgang der Probeneninahime selbst und die ge-
sundheittichen Risiken, die mir und meinem ungeborenen
Kind dabel entstehen kénnen, sind Teil efner gesonderfen in-
formation und nicht Gegenstand dieser Einwilligung.
Mittellung des Untersuchungsergebnisses

Ich willige ein, dass das Untersuchungsergebnis noch
weiterbehandelnden Arzten

[} folgenden Personen (z.B. Lebenspartner, Blutsverwandte)

{Name, Adresse, Telefonnummer)

(Name, Adresse, Telefonnummer)

(Name, Adresse, Telefonnuwmmer)
mitgeteilt wird.

[l Das Untersuchungsergebnis soll ausschieBlich mir
mitgeteilt werden.

Weitere Verwendung der Genprobe:

{71 Ich schlieBe eine iiber den angegebenen Zweck hinaus-
gehende Verwendung meiner Genprobe aus.

Ich willige ein, dass meine Genprobe

fiir weitere Untersuchungen

zu Forschungszwecken

L1 zu folgenden weiteren Zwecken:

verwendet wird.

Ort, Datum, Uhrzeit

Patientin

Arztin/Arzt




