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Aufklarung von Ratsuchenden vor genetischen Analysen gemali
Gendiagnostikgesetz (GenDG)

Die Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik (GfH) und der Berufsverband Deutscher Humangenetiker
(BVDH) weisen ausdrucklich darauf hin, dass das Gendiagnostikgesetz (GenDG) fur alle genetischen
Analysen gemal GenDG eine ausfuhrliche Aufklarung und eine schriftliche Einwilligung der Patienten
voraussetzt. Vor vorgeburtlichen und pradiktiven (vorhersagenden) Analysen ist zusatzlich eine gene-
tische 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.

lhnen (oder einer Person, fur die Sie sorgeberechtigt sind oder die Sie betreuen) wurde die Durchfiihrung einer
genetischen Analyse empfohlen, um folgende Diagnose / Fragestellung abzuklaren:

Wir mochten lhnen erlautern, welches Ziel diese Analysen haben, was bei genetischen Analysen geschieht und
welche Bedeutung die Ergebnisse fir Sie und Ihre Angehdrigen erlangen kénnen.

Eine genetische Analyse hat zum Ziel,

- die Chromosomen als Trager der Erbsubstanz mittels Chromosomenanalyse bzw. molekular-
zytogenetischer Analyse,

- die Erbsubstanz selbst (DNS/DNA) mittels molekulargenetischer bzw. Array-Analyse oder

- die Produkte der Erbsubstanz (Genproduktanalyse)

auf genetische Eigenschaften zu untersuchen, die moglicherweise die Ursache der bei Ihnen oder Ihren Ange-

horigen aufgetretenen oder vermuteten Erkrankung / Stérung sind.

Als Untersuchungsmaterial dient in den meisten Féllen eine Blutprobe (5 ml, bei Kindern oft weniger). Norma-
lerweise bedingt eine Blutentnahme keine gesundheitlichen Risiken. Manchmal kann im Bereich der Einstich-
stelle eine Blutansammlung (Hamatom) oder extrem selten eine Nervenschadigung auftreten. Sollte in Ihrem
Fall eine Gewebeentnahme notwendig sein (Hautbiopsie, Fruchtwasserpunktion, Chorionzottenbiopsie o.a.),
werden Sie gesondert Uber die Risiken der Probenentnahme fir Sie und ggf. fir das von Ihnen erwartete Kind
aufgeklart. Ein weiteres, nie vollig auszuschlieRendes Problem besteht in der Moglichkeit einer Probenver-
wechslung. Es werden alle MaBnahmen unternommen, um diese und andere Fehler zu vermeiden.

Bei einer genetischen Analyse werden

- entweder bei einem konkreten Verdacht gezielt einzelne genetische Eigenschaften (z.B. mittels molekular-
zytogenetischer, molekulargenetischer oder Genproduktanalyse)

- oder viele genetische Eigenschaften gleichzeitig im Sinne einer Ubersichtsmethode (z.B. mittels Chromo-
somenanalyse, DNA-Array, Genomsequenzierung) untersucht.

Bedeutung der Ergebnisse

Wird eine krankheitsverursachende Eigenschaft (z.B. eine Mutation) nachgewiesen, hat dieser Befund in der
Regel eine hohe Sicherheit. Wird keine krankheitsverursachende Mutation gefunden, kénnen trotzdem fiir die
Erkrankung verantwortliche Mutationen in dem untersuchten Gen oder in anderen Genen vorliegen. Eine gene-
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tische Krankheit bzw. Veranlagung fiir eine Krankheit lasst sich daher meist nicht mit vélliger Sicherheit aus-
schlieen. In diesem Fall werden wir versuchen, eine Wahrscheinlichkeit fir das Auftreten der zur Debatte
stehenden Erkrankung bzw. Veranlagung bei Ihnen bzw. Ihren Angehdrigen abzuschatzen. Manchmal werden
Genvarianten nachgewiesen, deren Bedeutung unklar ist. Dies wird dann im Befund angegeben und mit Ihnen
besprochen. Eine umfassende Aufklarung Gber alle denkbaren genetisch (mit-)bedingten Erkrankungsursachen
ist nicht mdglich. Es ist auch nicht moglich, jedes Erkrankungsrisiko fur Sie selbst oder Ihre Angehdrigen (ins-
besondere fiir Ihre Kinder) durch genetische Analysen auszuschlie3en.

Prinzipiell kénnen bei allen Untersuchungstechniken Ergebnisse auftreten, die nicht mit der eigentlichen Frage-
stellung im direkten Zusammenhang stehen, aber trotzdem von medizinischer Bedeutung fur Sie oder Ihre An-
gehorigen sein konnen (sog. Zufallsbefunde). Insbesondere bei den Ubersichtsmethoden wie Array-Analysen
und Genomsequenzierungen kénnen Zufallsbefunde auftreten, welche auf (lhnen mdoglicherweise noch nicht
bewusste) erhthte Risiken fur eventuell schwerwiegende, nicht vermeidbare oder nicht behandelbare Erkran-
kungen hinweisen. Sie kdnnen im Rahmen der Einwilligung bestimmen, ob bzw. unter welchen Umstanden sie
Uber derartige Zufallsbefunde informiert werden mochten. Werden mehrere Familienmitglieder untersucht, ist
eine korrekte Befundinterpretation davon abhéngig, dass die angegebenen Verwandtschaftsverhéltnisse stim-
men. Sollte der Befund einer genetischen Analyse zum Zweifel an den angegebenen Verwandtschaftsverhalt-
nissen fuhren, teilen wir Ihnen dies nur mit, wenn es zur Erfullung unseres Untersuchungsauftrages unvermeid-
bar ist.

Widerrufsbelehrung

Sie konnen lhre Einwilligung zur Analyse jederzeit ohne Angaben von Grinden ganz oder teilweise zuriickzie-
hen. Sie haben das Recht, Untersuchungsergebnisse nicht zu erfahren (Recht auf Nichtwissen), eingeleitete
Untersuchungsverfahren bis zur Ergebnismitteilung jederzeit zu stoppen und die Vernichtung allen Untersu-
chungsmaterials sowie aller bis dahin erhobenen Ergebnisse zu verlangen.
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