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Untersuchungsmaterial

Datum der Blut DNA Gewebe prénatale Proben Sonstiges

Materialentnahme O O O O O

Hinweise fir die Entnahme, die Lagerung und den Transport der Proben finden Sie auf unserer Internetseite www.praxisverbund-humangenetik.de unter Probenmaterial.

Fragestellung, klinische Diagnose und Symptomatik

Indikation/ Verdachtsdiagnose: [ diagnostisch [ pradiktiv

Einsender (Stempel und Unterschrift des Arztes)

Bereits erfolgte genetische Untersuchungen (welche Untersuchung, Ergebnis)
Bitte legen Sie die lhnen vorliegenden wichtigsten Arztbriefe und Befunde in Kopie bei.

Klinische Leitsymptome:

Familienanamnese

Gibt es weitere erkrankte Familienangehdrige? ja nein
o o
Wenn ja, bitte ausfiillen:
Name (falls gewtinscht) Verwandtschaftsgrad zum Patienten (z.B. Mutter) | Erkrankungsalter Diagnose / Symptome
Kardiogenetik
[] Arrhythmogene rechtsventrikuldre Kardiomyopathie (ARVC) — CTNNA3, [ ] Katecholaminerge polymorphe ventrikulire Tachykardie (CPVT) — CALM1,
DSC2, DSG2, DSP, JUP, PKP2, RYR2, TGFB3, TMEM43 CASQ2, KCNJ2, RYR2, TRDN
[] Brugada Syndrom (BrS) - CACNA1C, CACNA2D1, CACNB2, GPD1L, HCN4, [] Erweiterte Diagnostik: ANK2, CACNA1C, CACNA2D1, CACNB2, CAV3, GPDIL,
KCNE3, SCN1B, SCN5A, TRPM4 HCN4, KCNE1, KCNE2, KCNE3, KCNH2, KCNJ5, KCNQ1, PKP2, SCN1B,
[] Erweiterte Diagnostik: ANK2, CALM1, CASQ2, CAV3, KCNE1, KCNE2, KCNH2, SCN4B, SCNSA, SNTA1, TRPM4
KCNJ2, KCNJ5, KCNQT, PRP2, RYR2, SCN4B, SNTAT, TRDN [] Long QT Syndrom (LQTS) / Romano-Ward Syndrom (RWS) — CACNA1C,
[] Dilatative Kardiomyopathie (DCM) — ACTN2, BAG3, DES, LDB3, LMNA, CAV3, KCNE1, KCNE2, KCNE3, KCNH2, KCNJ2, KCNJ5, KCNQ1, SCN4B,
MYBPC3, MYH6, MYH7, PLN, RBM20, SCN5A, TNNC1, TNNI3, TNNT2, TPM1 SCN5A, SNTA1
[] Enweiterte Diagnostik: ACTC1, ANKRD1, CSRP3, DMD, DSC2, DSG2, DSP, (] Erweiterte Diagnostik: ANK2, CACNA2D1, CACNB2, CALM1, CASQ2, GPDIL,
DTNA, EMD, FKTN, JUP, PKP2, RYR2, SGCD, TAZ, TCAP, TGFB3, TMEM43, HCN4, PKP2, RYR2, SCN1B, TRDN, TRPM4
VCL [] Noncompaction Kardiomyopathie (NCCM) — ACTC1, DTNA, LDB3, LMNA,
[] Hypertrophe Kardiomyopathie (HCM) — ACTC1, ACTN2, CAV3, CSRP3, MIB1, MYBPC3, MYH7, PRDM16, RYR2, TAZ, TNNT2, TPM1
MYBPC3, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3, MYLK2, TCAP, TNNC1, TNNI3, TNNT2, [] Restriktive Kardiomyopathie (RCM) — DES, MYBPC3, MYH7, TNNI3, TNNT2
TPM1, PLN, VCL [] Short QT Syndrom (SQTS) - CACNA1C, CACNA2D1, CACNB2, KCNH2,
[] Erweiterte Diagnostik: ANKRD1, CACNA1C, CASQ2, DES, JPH2, PRKAG2 KCNJ2, KCNQ1
[] Jervell und Lange-Nielsen Syndrom (JLNS) - KCNQ1, KCNE1 [] TTN (bei auffalliger Familienanamnese, nach Riicksprache)
[ ] TTR-assoziierte Amyloid-Kardiomyopathie - TTR
Stoffwechselstorungen:
[ ] Hypercholesterinimie/ Hyperlipoproteinimie autosomal dominant [] Hypercholesterinamien
APOB, LDLR, PCSK9, APOA5 APOB, PCSK9
D Erweiterte Diagnostik: CETP, LIPC, LIPG, LPL D Erweiterte Diagnostik: ABCA1, ANGPTL3, APOA1, LCAT, MTTP
[ ] Hyperlipoproteinimien / Hypercholesterinamien
APOB, LDLR, LDLRAP1, PCSK9
D Erweiterte Diagnostik: APOA1, APOA5, APOC2, APOE, GPIHBP1, LIPC, LPL

Die notwendige Einwilligungserklarung laut Gendiagnostikgesetz finden Sie auf der 2. Seite des Anforderungsbeleges.
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Einwilligungserklarung zur genetischen Untersuchung nach
Gendiagnostikgesetz (GenDG)

Ich bin zu meiner genetischen Fragestellung beraten worden. Ich hatte Gelegenheit, mit meiner/ m beratenden Arztin/ Arzt iiber die Aussagekraft sowie die Konsequenzen der geplanten
genetischen Untersuchung zu sprechen.

Meine Fragen wurden zu meiner Zufriedenheit beantwortet. Ich habe keine weiteren Fragen. Mit meiner nachstehenden Unterschrift bestétige ich, dass ich umfassend aufgeklart wurde
und mit der Abnahme einer Probe sowie der Durchfiihrung einer genetischen Untersuchung wegen:

einverstanden bin.

Folgende Fragen wurden zusatzlich besprochen:

Bei der genetischen Diagnostik kdnnen sich Zusatzbefunde ergeben, die nach derzeitigem Kenntnisstand nicht im urs&chlichen Zusammenhang mit der Fragestellung zu sehen sind.

Erklarung zum Umgang mit Untersuchungsmaterial und Untersuchungsergebnissen
Hiermit willige ich ein, dass

o meine Proben zum Zweck einer evtl. Ergebniskontrolle sowie fiir weiterfiihrende genetische Untersuchungen zur Diagnosefindung maximal 10 Jahre aufbewahrt werden kénnen.

o die Untersuchungsergebnisse nach Abschluss der Untersuchungen zum Zweck der Nachpriifbarkeit iber die gesetzliche Frist von 10 Jahren hinaus archiviert werden.
Ein Anspruch auf die Lagerung der Proben und die verlangerte Archivierung der Untersuchungsergebnisse kann nicht erhoben werden.

» meine Proben zur Verwendung fiir Qualitétskontrollzwecke in pseudonymisierter Form aufbewahrt werden kénnen.

o die Untersuchungsergebnisse in pseudonymisierter/ anonymisierter Form zu wissenschaftlichen Zwecken (z. B. Eintrage in medizinischen Datenbanken) genutzt werden kdnnen. Nach
Anonymisierung konnen diese Eintrage nicht mehr riickverfolgt oder geldscht werden.

o der Untersuchungsauftrag an ein spezialisiertes medizinisches Kooperationslabor weitergeleitet werden kann, falls die Untersuchung im Labor des MVZ Mitteldeutscher Praxisverbund
Humangenetik nicht méglich sein sollte.

o neben der Arztin/ dem Arzt des MVZ Mitteldeutscher Praxisverbund Humangenetik die/ der die genetische Analyse veranlasst hat, in Ausnahmefallen jede andere Arztin/ jeder andere
Arzt des MVZ Mitteldeutscher Praxisverbund Humangenetik Einsicht in meine Befunde nehmen und sie mir mitteilen darf.

o bei Bedarf die Ergebnisse der Untersuchung fiir die Beratung und Untersuchung von Familienmitgliedern genutzt/ verwendet werden kdnnen, wenn dies zur Klarung von deren
Fragestellung unabdingbar ist.

o Zusatzbefunde, die nicht im Zusammenhang mit der urspriinglichen Fragestellung stehen, mitgeteilt werden drfen.

— wenn nicht zutreffend bitte streichen —

Selbstverstandlich unterliegen alle personlichen Daten sowie die Untersuchungsergebnisse der arztlichen Schweigepflicht und den gesetzlichen Vorgaben zum Datenschutz (DSGVO).
Eine Weitergabe der Untersuchungsergebnisse erfolgt nur mit Ihrer Zustimmung. Diese Einwilligungserklarung oder Teile davon kdnnen jederzeit schriftlich ohne Angabe von Griinden
widerrufen werden. Das Untersuchungsergebnis wird dem einsendenden Arzt mitgeteilt.

Fiir den Fall der Verhinderung der verantwortlichen &rztlichen Person kann es in seltenen Notfallsituationen zusétzlich an folgende Arzte gesandt werden:

Name, StralRe, PLZ/ Ort

Ort, Datum Unterschrift der Patientin/ des Patienten bzw. bei Minderjahrigen eines Sorgeberechtigten

Ort, Datum verantwortliche &rztliche Person (Namen in Druckschrift, Unterschrift und Stempel)

Fiir Patienten mit privater Krankenversicherung:
Ich bin damit einverstanden, dass die Rechnung fiir die 0. g. Untersuchung(en) von der Privatarztlichen Verrechnungsstelle Sachsen (PVS) erstellt wird. Zu diesem Zweck erklare ich mich
einverstanden, dass alle zur Rechnungsbearbeitung notwendigen Daten an die Privatérztliche Verrechnungsstelle Sachsen GmbH weitergegeben werden.

Ort, Datum Unterschrift der Patientin/ des Patienten bzw. bei Minderjahrigen eines Sorgeberechtigten
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