Geschlecht O weiblich O mannlich O divers O unbestimmt O unbekannt

Anforderungsbogen
pranatale Diagnostik

Untersuchungsmaterial

[ Fruchtwasser(") (Menge: 10-20 ml)

[] Chorionzotten/ Plazenta®® (Menge: 10-20 mg)
] Nabelschnurblut®

Angaben zur Schwangerschaft

Schwangerschaftswoche
[0 sonografisch
O rechnerisch

Anzahl der Feten

schwangerschaft

. MVZHumangenetik Ulm

"« Humangenetik und Labormedizin

Kostentrager

[ GKV (Laborschein 10 mit Diagnose/ ICD 10)
[0 PKV (kostenibernahmeerkiarung erforderiich)
[J IGeL (kosteniibernahmeerkiarung erforderiich)
[0 Stationar (rechnung an Kiinik)

O Entnahmedatum
] Eilige Probe, Grund
[] Sonstiges

Verwandtenehe

Chorionizitat bei Mehrlings-

[ nein
[ ja, welche

Geschlecht des Feten (falls bekannt)
[ weiblich Oja
0 mannlich [ nein

Indikation — Diagnose/ Verdacht

[J Auffalligkeiten/ genetische Erkrankungen in vorausgegangenen Schwangerschaften

Geschlechtsmitteilung gewiinscht

Besonderheiten

[J Sonografische Auffalligkeiten

[ Auffalliger Ersttrimester-Test (bitte Befund beilegen)

(1 Auffallige Nackentransparenz

(1 Auffallige Biochemie

[J Sonstiges

I Auffalliger NIPT (bitte Befund beilegen)
[ Erhéhtes mitterliches Alter
[ Psychische Belastung

Anforderung (Bitte melden Sie die Probe im Vorfeld an, um eine sofortige Bearbeitung im Labor zu gewahrleisten)

Zytogenetik/ Molekulare Zytogenetik
[] Zytogenetische Chromosomenanalyse('22)

[ Pranataler Schnelltest, QF-PCR(":2:3) (Abklarung numerischer Aberrationen der Chromosomen 13, 18, 21, X und Y)* (IGeL)
[ Pranatale Array-CGH("23) (Abklarung submikroskopischer Chromosomenstérungen (Mikrodeletionen/-duplikationen))* (IGeL)

Biochemie (Diagnostik wird von einem kooperierendem Labor durchgefiihrt)

] Alpha-Fetoprotein (AFP)™"

[J Acetylcholinesterase (ACHE)™"

Zusitzliche molekulargenetische Diagnostik (siehe ggf. aktualisierte Genliste im Leistungsverzeichnis der Homepage)

(] Fetale Herzrhythmusstorung('-23) (Panel-Diagnostik)

O Nierenerkrankung('2?) (Panel-Diagnostik)

1 Ziliopathie("-23) (Panel-Diagnostik)

[ Weitere organspezifische Panels (zum Teil in Kooperation)

] Anforderung folgender Gene/ Zieldiagnostik auf folgende
pathologische Genvarianten(!2.3)

(bitte Vorbefunde beilegen)

(] Hydrops Fetalis('23) (Panel-Diagnostik)
1 Noonan-Syndrom('-23) (Panel-Diagnostik)
[1 RASopathien('23) (Panel-Diagnostik)

[J Skelettfehlbildung(:2®
[0 Syndromale Kraniosynostosen (FGFR1, FGFR2, FGFR3)
[0 Achondroplasie/ Hypochondroplasie/ thanatophore Dysplasie
(FGFR3)
[0 Cornelia de Lange-Syndrom (Panel-Diagnostik)

*Ich wiinsche die Durchfiihrung folgender humangenetischer Untersuchung und trage die anfallenden Kosten als Selbstzahler.
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Humangenetik und Labormedizin

Eigenanamnese

Waurden bereits genetische Untersuchungen durchgefiihrt? Wenn ja, bitte entsprechende/n Befund/e beilegen [OJa [ Nein

Familienanamnese

Einwilligung zur genetischen Untersuchung gemaR Gendiagnostikgesetz (GenDG) und
der Datenschutz-Grundverordnung (DSGVO)

Sehr geehrte Patientin, sehr geehrter Patient, sehr geehrte Eltern/ Sorgeberechtigte,

nach Einschatzung Ihrer behandelnden Arzte besteht die Méglichkeit, dass bei lhnen/ Ihrem Kind eine genetische Veranderung (Mutation oder Variante)
vorliegt, die bereits zu Krankheitszeichen gefiihrt hat oder in Zukunft dazu fihren kénnte. Nach Vorgabe des GenDG darf die Untersuchung nur mit

Ihrer nachfolgenden Einwilligungserklarung durchgefiihrt werden.

Mit Ihrer Unterschrift bestatigen Sie, dass

+ Sie von lhrem behandelnden Arzt Uber Aussage und Konsequenzen der o.g. Untersuchung umfassend aufgeklart wurden und Sie diese
Erklarungen verstanden haben.

» Sie vor der Einwilligung ausreichend Bedenkzeit zur Entscheidung fiir die geplanten Untersuchungen hatten.

» lhnen bekannt ist, dass Sie lhre Zustimmung jederzeit widerrufen und die Untersuchung abbrechen kénnen (Recht auf Nichtwissen).

« lhnen die Méglichkeit eines genetischen Beratungsgespraches angeboten wurde.

+ Sie mit der Entnahme des Probenmaterials fur 0.g. Untersuchung einverstanden sind.

+ Sie mit den Datenschutzbedingungen der Datenschutz-Grundverordnung (DSGVO) einverstanden sind.

« Alle Angaben, die Sie gemacht haben, sowie alle Ergebnisse der Untersuchung der arztlichen Schweigepflicht und den gesetzlichen Vorgaben zum
Datenschutz (DSGVO) unterliegen und ohne Ihre ausdrickliche schriftliche Zustimmung nicht an Dritte weitergegeben werden durfen. Sie kénnen
diese Einwilligungserklarung oder Teile davon jederzeit und ohne Angabe von Griinden widerrufen.

Ich erklare mich einverstanden mit (keine Auswahl wird als Ja gewertet) Nein
» der Aufbewahrung des Probenmaterials fir weiterfuhrende Untersuchungen zur Diagnosefindung,

eventuellen Uberpriifung der Ergebnisse oder Qualitatskontrolle. O
« der Aufbewahrung der Untersuchungsergebnisse Uber die gesetzlich vorgeschriebene Frist von 10 Jahren. O
+ der Weiterleitung des Probenmaterials und des Untersuchungsauftrages an ein spezialisiertes medizinisches

Kooperationslabor, falls die Untersuchung in unserem Labor nicht durchgefiihrt werden kann. O
+ der Befundmitteilung an meinen behandelnden Arzt bzw. weitere Arzte. O
+ der Verwendung der Untersuchungsergebnisse fur die Beratung und Untersuchung von Familienmitgliedern

sowie der spateren Weitergabe der Befunde an folgende Familienmitglieder, falls arztlich wichtig O
« der Aufbewahrung, Eintragung und Verwendung des Untersuchungsmaterials und dessen Ergebnisse in

pseudonymisierter Form zu wissenschaftlichen Zwecken. O

Bei umfassenden molekular(zyto)genetischen Untersuchungen (Array-CGH, NGS) kdnnen genetische Veranderungen festgestellt werden, die nicht im
Zusammenhang mit dem urspriinglichen Untersuchungsauftrag stehen, jedoch eine klinische (Behandlungs-) Konsequenz und evtl. Therapierelevanz
fur Sie selbst, Inre Nachkommen bzw. weitere Familienmitglieder haben kdnnen (sogenannte Nebenbefunde).

Uber klinisch relevante Nebenbefunde (ACMG-Gene) méchte ich informiert werden. OJa 0 Nein
(keine Auswahl wird als Nein gewertet)

Ein Rechtsanspruch auf Nebenbefunde im Allgemeinen und deren Vollstandigkeit besteht nicht. Bei pranatalen Untersuchungen und bei den
Untersuchungen von nicht einwilligungsfahigen Personen ist die Mitteilung von Nebenbefunden ggf. nur eingeschrankt méglich (GenDG). Die
erhobenen Nebenbefunde kénnen zu einem spateren Zeitpunkt (nach Erreichen der Einverstandnisfahigkeit der untersuchten Person, i.d.R. ab
Erreichen der Volljahrigkeit) angefordert werden.

Ort/ Datum Unterschrift des/r Patienten/in bzw. des gesetzlichen Vertreters Unterschrift der geman GenDG verantwortlichen arztlichen Person
MVZ Humangenetik Ulm GbR Dr. med. G. Strobl-Wildemann Tel.: +49 731 - 850 773-0
KarlstraBe 33 | 89073 Ulm Dr. med. H. Enders Fax: +49 731 — 850 773-33 o

PD Dr. med. D. Plonné, Arztliche Leitung (GL) Dr. med. V. Gloning info@humangenetik-ulm.de LIMBACH g GRUPPE

Dipl. biol. T. Trosch, Molekulargenetik (stellv. GL) Dr. med. J. Miihlberger www.humangenetik-ulm.de



