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Einverstindniserklirung

1) Mit meiner umseitigen Unterschrift erklire ich mich nach ausreichender Bedenkzeit damit einverstanden,
dass mir / meinem Kind / der von mir betreuten Person

(Name und Geburtsdatum in Druckschrift)

entnommenes Blut (Gewebe) auf genetische Verinderungen zur Abklirung des umseitig genannten
Krankheitsbilds / genetischen Risikos untersucht wird. Ebenso erklire ich, dass ich iiber die Moglichkeiten
und Grenzen der angeforderten Untersuchungen sowie iiber die Konsequenzen, die sich aus dem Befund
ergeben, aufgeklirt worden bin. Mir ist bekannt, dass ich das Recht habe, Untersuchungsergebnisse nicht zu
erfahren. Uber die Méglichkeit einer genetischen Beratung wurde ich informiert.

2) Ich bin dariiber aufgeklirt worden, dass sich, insbesondere bei der Array-Untersuchung, Befunde ergeben
konnen, die nicht mit der eigentlichen Fragestellung in Zusammenhang stehen. Ich méchte tiber derartige
Zufallsbefunde informiert werden:
o Nein
o  Nur, wenn sich daraus eine therapeutische oder vorbeugende Konsequenz fiir mich oder meine
Nachkommen bzw. Angehérigen ergibt
o Ja

3) Ich bin mit der Aufbewahrung des Untersuchungsmaterials zum Zwecke der Nachpriifbarkeit der
Ergebnisse und fiir eventuelle Zusatzuntersuchungen (auch wissenschaftlicher Art) ohne zeitliche Befristung
einverstanden (laut Gendiagnostik-Gesetz (GenDG) muss die Probe sonst nach Beendigung der
Untersuchung vernichtet werden).

4) Meine Angaben und die Ergebnisse der Untersuchungen unterliegen der drztlichen Schweigepflicht. Sie
werden nur mit meiner ausdriicklichen Zustimmung, auf meine Anforderung hin, an andere Personen
(Familienangehorige oder weitere behandelnde Arzte) weitergegeben. AuRerdem bin ich damit einverstanden,
dass die Ergebnisse der Untersuchungen in Papierform sowie in elektronischer Form tiber die gesetzliche
Aufbewahrungsfrist von 10 Jahren hinaus gespeichert/aufbewahrt (z.B. fiir Familienuntersuchungen) und ggf.
in pseudonymisierter Form fiir wissenschaftliche Zwecke genutzt/publiziert werden diirfen.

Diese Einwilligungserklirung ist jederzeit ohne Angaben von Griinden ganz oder teilweise widerrufbar, ohne
dass mir daraus Nachteile entstehen.

Nicht zutreffende Passagen konnen gestrichen werden.
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Hiermit beauftragen wir die Humangenetik der RUB mit der u.g. Diagnostik (inkl. Gutachten):

O M. Huntington*

O Spinocereb. Ataxie? (SCA) [1][2] [3] [6] [7] [17]
0 SCA14* (PRKCG)

O Friedreich Ataxie? (FXN)

O Fragiles-X Syndrom/FXTAS# (FMR1)***

O Fragiles-X Syndrom (FMR1-Sequenzierung)

O Sarkoglykanopathien* (SCG)** [a][B][y][8][C]

O Caveolinopathie? (CAV3)

O Myofibrillare Myopathie* (MYOT)

O Kongenitale Merosinopathie, MDC1A* (LAMA?2)

O Gliedergiirteldystrophie 2J# (TTN Exon 312 & 313)

O IBM-Myopathie: O VCP* O GNE

O Nemaline Myopathie: O ACTA1 O TPM3# O TPM2*
O CFL2 O TNNT1O NEBH

Tel.-Nr. 0234 32 + Durchwahl

O HMSN/ CMT Typ I + III* (demyelinisierend) [1A]; [andere n. Absprache]**

O HMSN/ CMT Typ II# (axonal) [X] [1B] [2A2]*
O HNPP

O Neurofibromatose Typ 1# (NF1)
O NF1-like (SPREDI)*
O Neurofibromatose Typ 2* (NF2)

O M. Alexander” (GFAP)

O HNPCC#* (MLH1) (MSH2) (MSHG6)

O Immunbhistochemie (in Kooperation mit Prof. Tannapfel, Pathologie; Tumorgewebe)

O Spastische Paraplegien (HSP/SPG)**

O Array-Analyse (Affymetrix SNP Array 6.0) - Punkt 2) auf der Vorderseite ausfiillen!

O ANDERE.: ......

* nach Absprache

** Subtyp bitte ankreuzen!
# akkreditiertes Untersuchungsverfahren nach DIN EN 1S015189:2007

*%% >10 ml Blut!

O DRPLA* (ATN1) Dr. rer.nat. L. Arning +23831
O Juvenile Amyotrophe Lateralsklerose* (ALS4) larissa.arning@rub.de
O Ataxie mit oculo-motorischer Apraxie*(AOA)** [1][2]
O Episodische Ataxie (EA) **[1] [2]
O Familiire hemiplegische Migrine (FHM)
O Central Core Disease? (RYRIH) Dr. rer.nat. G. Dekomien: ~ +25764
O Maligne Hyperthermie* (RYR1H) gabriele.dekomien@rub.de
O Hypoaldosteronismus* (CYP11B2)
O Glukokortikoid-sup. Hyperaldosteronismus* (GSH)
O M. Canavan” (ASPA)
O M. Sandhoff* (HEXB)
O M. Tay-Sachs* (GM2-AB Variante, HEXA)
O Immuno-ossire Dysplasie Schimke* (SMARCALI)
O Niemann-Pick Typ C (NPC1, NPC2)
(0] Hyperthyroxinéimie (DIO1, DIO2, DIO3)
O Hereditire sens.-auton. Neuropathie* (HSAN) Typ [1] [4]
O Taubheit/ Schwerhorigkeit* (GJB2, GJB6) Dr. D. A: Akkad +23008
O Rett-Syndrom O MeCP2* O CDKL5 Amer.Akkad@rub.de
O ARX O FOXG1
O M. Hallervorden-Spatz O NBIA 1 (PANK2)* Dr. med. S. Hoffjan +23823
O NBIA 2 (PLA2G06) sabine hoffjan@rub.de
O Mikrosatelliteninstabilitit*(Tumorgewebe) Dr. med. J. Kétting +25762
judith koetting@rub.de
O autosomal dominant**:Typ[3AJ#[4]#[31]([10][13])* Dr. med. S. Stemmler +25762
O autosomal rezessiv**: Typ [7]# [11] susanne.stemmler@rub.de
Dr. med. S. Wieczorek +25600

stefan.wieczorek@rub.de

(( DAKKS

Deutsche
Akkreditierungsstelle

H Hotspot-Analyse D-ML-13425-01-00

Einverstindniserklirung:

Ich wurde gemifl GenDG aufgeklirt. Die Erliuterungen auf der Vorderseite habe ich verstanden

und bin mit der o.g. Untersuchung einverstanden. Nicht zutreffende Passagen sind gestrichen.

Ort, Datum

Name und Unterschrift

Abrechnung iiber: O anfordernde Klinik

Hinweise zur Blutprobe:

O Privat (bitte Rechnungsadresse angeben)

Name/Unterschrift des einsendenden Arztes

O Uberweisungsschein Muster 10 (Ausnahmeziffer 32010)

Telefon

EDTA-Blut (2x 5-10ml bei Erwachsenen; 2 ml bei Neugeborenen). Versand wenn méglich am Abnahmetag. Nicht einfrieren!

Versand ungekiihlt, bevorzugt montags bis mittwochs.
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