Medizinisches Ko?perationspartner: Zertifiziert nach:
4005 | UNIKLINIK | Institut fir

Versorgungszentrum ! Humangenatik "

des Universititsklinikums Kéln KOLN

PATIENTI/IN (ggf. Aufkleber) Probeneingang:
Institut fir Humangenetik/ MVZ
Name: Uniklinik K8In

Kerpener Str. 34, 50931 Kdin

Vorname(n):
" Tel: 0221/ 478-86811

Geburtsdatum: Geschlechtt m [ w [OJ

Anschrift: Kostentrager

[0 GKV (gesetzlich versichert)

Ethnische Herkunft: [ ambulant* [ ambulant 116b, Rechnung an Kiinik

(evtl. wichtig bei rezessiven Erkrankungen)

[ stationér, Rechnung an Klinik [] stationér, Rechnung an Einsender

Dewr O PKV (privat versichert) [ ambulant [ stationar

. 5 ; .
Besteht eine Schwangerschaft? ja LI nein [ [0 Selbstzahler [] Rechnung an Patient [ Rechnung an Einsender

Bei wem?

* weil-roter Laboriiberweisungsschein Muster 10; gelber Uberweisungsschein Muster 6

SSW: Humangenetische Leistungen belasten nicht das Laborbudget des anfordernden Arztes!

Einverstandniserklarung nach Gendiagnostikgesetz

Ich bin durch die/den u.a. Arztin/Arzt ausfihrlich und verstandlich tber die durchzufiihrende genetische Untersuchung und Uber die Aussagemoglich-
keiten/-grenzen der Diagnostik aufgeklart worden. Mit meiner Unterschrift gebe ich meine Einwilligung zur Durchfiihrung der genetischen Analysen, die zur
Klarung der in Frage stehenden Erkrankung/ Stérung/Diagnose
notwendig sind (bitte vom Arzt eintragen). Ich bin mit der daflr erforderlichen Probenentnahme (z.B. EDTA-Blut, Gewebe, Fruchtwasser) einverstanden.
Bei Gen-Panel-Untersuchungen darf die jeweils aktuellste Zusammenstellung von Genen analysiert werden, auch wenn sie sich geringfiigig von den An-
gaben auf dem Einsendeformular unterscheidet.

Meine Probe und die Untersuchungsergebnisse sollen wie folgt verwendet werden:

Ich bin mit der Aufbewahrung von Untersuchungsmaterial zum Zwecke der Nachprifbarkeit der Ergebnisse und der Qualitatssicherung einverstanden.

Ich bin mit der Aufbewahrung von Untersuchungsmaterial fiir spatere neue Diagnosemdglichkeiten einverstanden.

Ich bin mit der Aufbewahrung der Untersuchungsergebnisse und -Unterlagen uber die vorgeschriebene Frist von 10 Jahren hinaus einverstanden

Ich bin mit der Weiterleitung des Untersuchungsauftrages und der zur Untersuchung notwendigen personenbezogenen Daten an das Universitatsklinikum
KoIn - Institut fir Humangenetik - oder bei Bedarf an ein anderes spezialisiertes Kooperationslabor einverstanden.

Ich mochte uber ggf. erhobene Nebenbefunde der genetischen Diagnostik informiert werden, auch wenn diese nicht direkt im Zusammenhang mit der o.g.
Erkrankung/Stérung/Diagnose stehen.

Ich bin damit einverstanden, dass Uberschissiges Untersuchungsmaterial zur Eforschung der Ursachen und zur Verbesserung der Behandlung gene-
tisch bedingter Erkrankungen verwendet wird.

Ich bin damit einverstanden, dass ggf. erhobene Daten/Ergebnisse uber die in Frage stehende Erkrankung in verschllsselter (pseudonymisierter) Form flr
Zwecke der Lehre und Ausbildung sowie wissenschaftliche Zwecke genutzt und anonymisiert in Fachzeitschriften und 6ffentlich zuganglichen humange-
netischen Datenbanken verdffentlicht werden.

Ich bin damit einverstanden, dass die Befunde von der verantwortlichen &rztlichen Person an folgende Arzte geschickt werden:

- Nicht Zutreffendes bitte streichen -
Die Einverstiandniserklarung kann ich jederzeit ganz oder in Teilen widerrufen. Ich hatte die notwendige Bedenkzeit.

O Eine vom Patienten unterschriebene Einverstandniserklarung nach GenDG liegt mir vor. et

Stempel und Unterschrift
des Arztes

Ort, Datum Unterschrift Patient(in) / Name des Arztes in
gesetzlicher Vertreter Druckbuchstaben

» Bitte Kopie der ausgefiillten und unterschriebenen Einwilligungserkldarung an den Patienten <
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AusschlieBlich fiir gesetzlich krankenversicherte Patienten und ,,groRe Panels*

Der EBM sieht vor, dass im Krankheitsfall (d. h. im laufenden Quartal und den drei Folge-Quartalen) nur bis zu 25 Kilobasen (Kb) kodierende Sequenz
analysiert werden durfen. Diese Vorgabe ist bei allen sog. ,kleinen Panels“ aus unserem Analyseangebot erfiillt. Sollte eine umfassendere Gen-Analyse
erforderlich sein (,groBe Panels* bzw. ,Gesamt-Panel“), muss dies von der Krankenkasse |hres Patienten vorab genehmigt werden. Das dafir
erforderliche Gutachten mit der ausfihrlichen Begriindung zur medizinischen Notwendigkeit erstellen wir gerne fur Ihren Patienten/lhre Patientin und
senden dieses Gutachten per Post an die unten eingetragene Adresse. Hierfur bendtigen wir entsprechende medizinische Daten (informative Arztbriefe,
idealer Weise ein humangenetisches ,Beratungs-Gutachten®), deren Weitergabe an uns Sie sich mit der nachfolgenden Einverstandniserklarung geneh-
migen lassen konnen. Die Einreichung des Gutachtens bei der Krankenkasse sollte anschlieend personlich durch Ihren Patienten / lhre Patientin bzw.
durch deren gesetzlichen Vertreter erfolgen. Wir méchten darauf hinweisen, dass die Krankenkassen diese Antrage derzeit leider in der groien Mehrzahl
der Falle ablehnen. Sollte der Antrag genehmigt werden, bitten wir um die Uberlassung einer Kopie des Genehmigungsschreibens.

Einverstandniserklarung zur Weiterleitung von medizinischen Daten an ein externes Labor

Ich bestatige mit meiner Unterschrift, dass ich Uber folgendes informiert worden bin:

« Bei mir bzw. bei meinem Kind soll eine sog. Hochdurchsatzsequenzierung (NGS) vorgenommen werden.

« Die Kosten dieser genetischen Untersuchung werden von den Gesetzlichen Krankenkassen nur Gbernommen, wenn vorab eine entsprechende
Genehmigung erteilt wurde (EBM-Ziffer 11514).

« Hierzu muss ich einen Antrag an die Krankenkasse stellen.

« Das fir den Antrag erforderliche wissenschaftlich begriindete arztliche Gutachten wird von Mitarbeitern der Humangenetik im MVZ und/oder des
Instituts fiur Humangenetik der Uniklinik KéIn erstellt und mir per Post an die unten eingetragene Adresse zugesandt.

« Fur dieses Gutachten werden von den beauftragten humangenetischen Einrichtungen der Uniklinik KoIn und von der Krankenkasse Informationen
und Unterlagen bendtigt, die der arztlichen Schweigepflicht und den Regelungen des Gendiagnostikgesetzes (GenDG) unterliegen.

Ich erklare mich damit einverstanden, dass mein Arzt / meine Arztin zu dem o. g. Zweck meine persénlichen und
familidren medizinischen Daten einschlieBlich der humangenetischen Daten an die Humangenetik im MVZ bzw. das Institut fir Humangenetik der
Uniklinik Kéln weiterleitet. Insofern entbinde ich meinen o. g. Arzt / meine Arztin gegenuber diesen Einrichtungen von der arztlichen Schweigepflicht.

Ort, Datum Unterschrift Patient(in) / gesetzlicher Vertreter

Name des Versicherten: Vorname: Geb.-Datum:
(bzw. bei Kindern des gesetzlichen Vertreters)

Anschrift:

Telefon:

AusschlieBlich fir privatversicherte Patienten und sonstige Kostentrager:

Bitte wenden Sie sich an unser Diagnostik-Sekretariat (0221-478-86811 oder mvz-humangenetik@uk-koeln.de), um einen Kostenvoranschlag fir die
geplanten genetischen Analysen zu erhalten.

Seite 2 von 11




Anforderung molekulargenetische Diagnostik - Nierenerkrankungen

Klinische Symptomatik / Verdachtsdiagnose / Indikation / Fragestellung

Gibt es molekulargenetische Voruntersuchungen des Patienten in Bezug auf die aktuelle Indikationsstellung?

O nein

O ja, bitte Angabe der molekulargenetischen Voruntersuchungen / Vorbefunde:

Ist ein Indexpatient bekannt?
O nein

O ja, bitte Angabe von genetischem Verwandtschaftsgrad zu Ihrem Patienten, Mutation und Erkrankung:

O ja, aber zum Indexpatienten liegen keine oder nur unvollstdndige Informationen vor. In diesem Fall ist die genetische Mutationssuche bei lhrem
Patienten gesondert zu begriinden. Die Begriindung muss gemaf der KV mindestens die vorliegende Wahrscheinlichkeit einer Anlagetragerschaft
Ihres Patienten oder das verbleibende Lebenszeitrisiko fiir den Erkrankungseintritt erfassen:

Art der Untersuchung
O diagnostische Untersuchung O vorgeburtliche Untersuchung
O diagnostische Untersuchung - Segregationsanalyse bei den Eltern/weiteren Familien- O pradiktive Untersuchung

mitgliedern bei abklarungsbedurftigem Befund des Kindes/Indexpatienten
O Heterozygotentest / Carrier-Test

Art des Untersuchungsmaterials

O Blut O Speichel O Fruchtwasser
O DNA O Fibroblasten O Sonstiges:
O Mundschleimhaut O Chorionzotten

Entnahmedatum des Untersuchungsmaterials
O entspricht dem Datum auf dem Uberweisungsschein

O abweichend vom Datum auf dem Uberweisungsschein, und zwar:

Familienanamnese Stammbaum

Familienanamnese im Hinblick auf die aktuelle Indikationsstellung

O auffallige Familienanamnese (siehe oben Indexpatient)

O Familienanamnese nicht erhebbar

O unauffallige Familienanamnese

O Eltern beide eindeutig nicht betroffen

O Mutter eindeutig betroffen

O Vater eindeutig betroffen

O Mutter eindeutig nicht betroffen, keine Informationen Uber Vater verfligbar

O Vater eindeutig nicht betroffen, keine Informationen tiber Mutter verfligbar

Blutsverwandtschaft der Eltern des Patienten

O nein O ja, und zwar:
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Anforderung molekulargenetische Diagnostik - Nierenerkrankungen

Bei gesetzlich versicherten Patienten darf ohne Genehmigung der Krankenkasse nur eine Analyse von Genen mit bis zu 25 Kilobasen (Kb) kodierender
Sequenz erfolgen. Wéhlen Sie dazu bitte auf den folgenden Seiten ein kleines Panel aus unserem Next Generation Sequencing Angebot aus oder fordern
Sie eine traditionelle Einzelgendiagnostik an. Diese Untersuchungen kénnen direkt mit einem Uberweisungsschein Muster 10 beauftragt werden und be-
lasten nicht Ihr Laborbudget. Bei der Panel-Diagnostik werden Gene, in denen sich besonders haufig pathogene Mutationen finden, im Sinne einer Stu-
fendiagnostik zuerst analysiert bzw. befundet. Zum Teil werden solche Gene auch vorab mittels Sanger-Technologie sequenziert.

Mit Genehmigung der gesetzlichen Krankenkasse ist eine Diagnostik Uber 25 Kb hinaus méglich (groBe Panels oder ggf. das Gesamt-Panel fiir geneti-
sche Nierenerkrankungen auf Seite 7-10 des Anforderungsformulars). Details zur Antragstellung finden Sie auf Seite 2 dieses Formulars.

Ansprechpartner fir klinische Fragen: Dr. med. B. Beck (0221-478-86824, bodo.beck@uk-koeln.de) oder Florian Erger (0221-478-86828, flori-
an.erger@uk-koeln.de). Fur sonstige Fragen rund um unser diagnostisches Angebot wenden Sie sich bitte an unser Diagnostik-Sekretariat (0221-478-

86811 bzw. 0221-478-86193 oder mvz-humangenetik@uk-koeln.de).

Paneldiagnostik: ,Core-Gene*, deren kodierender Bereich in jedem Fall zu 100% in hochster Qualitat auswertbar sein muss, sind fett gedruckt
* fur diese Gene wird ggdf. als zuséatzliche Stufe der Diagnostik eine MLPA-Analyse durchgefihrt.

Joubert Syndrom

O kleines Panel (#024)
AHI1, CC2D2A, CEP290, RPGRIP1L, TMEM138, TMEM216,
TMEM237, TMEM67 (8 Gene, 24,9 Kb)

O groRes Panel (#025)

AHI1, ARL13B, ATXN10, BOD1, B9D2, C50RF42, CC2D2A,
CEP104, CEP290, CEP41, CSPP1, INPP5E, KIAA0556/KATNIP,
KIAA0586, KIF7, MKS1, NPHP1*, NPHP3, OFD1, PDE6D, POC1B,
RPGRIP1L, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TMEM138, TUEM216,
TMEM231, TMEM237, TMEM67, ZNF423 (31 Gene, 85,2 Kb)

O Einzelgendiagnostik
O NPHP1*
O NPHP3

Jeune Syndrom

O kleines Panel (#040)
DYNC2H1, EVC, EVC2, IFT80, WDR34 (4 Gene, 23,8 Kb)

O groRes Panel (#069)

CEP120, DYNC2H1, DYNC2LI1, EVC, EVC2, IFT122, IFT140, IFT172,
IFT43, IFT52, IFT80, KIAA0586, NEK1, TTC21B, WDR19, WDR34,
WDR35, WDR60 (18 Gene, 66,7 Kb)

O Einzelgendiagnostik
O NPHP3

Meckel-Gruber Syndrom

O kleines Panel (#026)
CC2D2A, CEP290, MKS1, RPGRIP1L, TMEM216, TMEM231,
TMEMG67 (7 Gene, 23,1 Kb)

O groRRes Panel (#027)

B9D1, BOD2, CC2D2A, CEP290, KIF14, MKS1, NPHP3, RPGRIP1L,
TCTN2, TMEM216, TMEM231, TMEM67 (12 Gene, 34,6 Kb)

O Einzelgendiagnostik
O NPHP3

Alport Syndrom

O kleines Panel (#033)
1. COL4A5* 2. COL4A3*, COL4A4* (3 Gene, 15,1 Kb)

0O groRes Panel (#034)
COL4A3* COL4A4* COL4A5* MYH9, COL4A1 (5 Gene, 26,1 Kb)

O Einzelgendiagnostik
OcCoL4A3* OCOL4A5*
OCOoL4A4* OMYH9

Bardet-Biedl Syndrom
O kleines Panel (#028)

ARLG6, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9,
LZTFL1, MKKS, MKS1, SDCCAGS8, TTC8 (14 Gene, 24,2 Kb)

O groRes Panel (#071)

ARLG6, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7,
BBS9, CCDC28B, CEP290, IFT27, IFT74, LZTFL1, MKKS, MKS1,
SDCCAGS8, TMEM67, TRIM32, TTC8, WDPCP (22 Gene, 42,0 Kb)

O Einzelgendiagnostik
0O BBS10

Nephronophthise

O kleines Panel (#031)

1. MLPA NPHP1, 2. CEP290, IQCB1, NPHP1*, NPHP3, NPHP4,
TMEMG67 (6 Gene, 22,7 Kb)

O grofRes Panel (#070)

ANKS6, CEP164, CEP290, CEP83/CCDC41, DCDC2, FAN1, GLIS2,
INVS/NPHP2, IQCB1, MAPKBP1, NEKS, NPHP1*, NPHP3, NPHP4,
SLC41A1, TMEM67, TTC21B, WDR19, XPNPEP3, ZNF423

(20 Gene, 62,5 Kb)

O Einzelgendiagnostik
O NPHP1* O NPHP3
O NPHP2/INVS O FAN1

Renale tubulédre Dysgenesie

O Einzelgendiagnostik
OACE OAGTR1
OAGT OREN

Renale tubulédre Azidose
O kleines Panel (#030): derzeit bekannte Gene

ATP6VO0A4, ATP6V1B1, CA2, SLC4A1, SLC4A4, VPS33B
(6 Gene, 12,5 Kb)

CAKUT

O kleines Panel (#035)

BMP4, CHD1L, DSTYK, EYA1, GATA3, HNF1B*, MUC1, PAX2, RET,
ROBO2, SALL1, UMOD (12 Gene, 24,4 Kb)

O grofRes Panel (#072)

BICC1, BMP4, BMP7, CDC5L, CHD1L, CHRM3, DSTYK, EYAT,
FGF20, FRAS1, FREM1, FREM2, GATA3, GLIS3, GREM1, GRIP1,
HNF1B*, HPSE2, ITGA8, JAG1, KAL1/ANOS1, KAT6B, LIFR, LRIG2,
LRP4, MUC1, NOTCH2, NRIP1, PAX2, RAD51C, RET, ROBO2,
SALL1, SALL4, SIX1, SIX2, SIX5, SOX17, STRA6, TBC1D1,
TBC1D24, TBX18, TNXB, TRAP1, UMOD, UPK3A, WNT4, WT1*

(48 Gene, 144,5 Kb)

O Einzelgendiagnostik
OHNF1B* ORET
OPAX2* OumMoD

owrTr*
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Anforderung molekulargenetische Diagnostik - Nierenerkrankungen

Bei gesetzlich versicherten Patienten darf ohne Genehmigung der Krankenkasse nur eine Analyse von Genen mit bis zu 25 Kilobasen (Kb) kodierender
Sequenz erfolgen. Wéhlen Sie dazu bitte auf den folgenden Seiten ein kleines Panel aus unserem Next Generation Sequencing Angebot aus oder fordern
Sie eine traditionelle Einzelgendiagnostik an. Diese Untersuchungen kénnen direkt mit einem Uberweisungsschein Muster 10 beauftragt werden und be-
lasten nicht Ihr Laborbudget. Bei der Panel-Diagnostik werden Gene, in denen sich besonders haufig pathogene Mutationen finden, im Sinne einer Stu-
fendiagnostik zuerst analysiert bzw. befundet. Zum Teil werden solche Gene auch vorab mittels Sanger-Technologie sequenziert.

Mit Genehmigung der gesetzlichen Krankenkasse ist eine Diagnostik Uber 25 Kb hinaus méglich (groBe Panels oder ggf. das Gesamt-Panel fiir geneti-
sche Nierenerkrankungen auf Seite 7-10 des Anforderungsformulars). Details zur Antragstellung finden Sie auf Seite 2 dieses Formulars.

Ansprechpartner fir klinische Fragen: Dr. med. B. Beck (0221-478-86824, bodo.beck@uk-koeln.de) oder Florian Erger (0221-478-86828, flori-
an.erger@uk-koeln.de). Fur sonstige Fragen rund um unser diagnostisches Angebot wenden Sie sich bitte an unser Diagnostik-Sekretariat (0221-478-
86811 bzw. 0221-478-86193 oder mvz-humangenetik@uk-koeln.de).

Paneldiagnostik: ,Core-Gene*, deren kodierender Bereich in jedem Fall zu 100% in hochster Qualitat auswertbar sein muss, sind fett gedruckt
* fur diese Gene wird ggdf. als zuséatzliche Stufe der Diagnostik eine MLPA-Analyse durchgefihrt.

Nephrotisches Syndrom / fokal segmentale Glomerulosklerose

O kleines Panel (#037): Krankheitsbeginn kongenital / friihe Kindheit

CD2AP, COQ6, LAMB2, NPHS1, NPHS2, PLCE1, TRPC6, WT1*
(8 Gene, 24,8 Kb)

O kleines Panel (#038): Krankheitsbeginn juvenil / adult

ACTN4, COL4A3*, COL4A4*, COL4A5" INF2, NPHS2, TRPC6
(7 Gene, 25,0 Kb)

O groRRes Panel (#068)

ACTN4, ADCK4, ARHGAP24, ALMS1, ANLN, APOA1, APOL1,
ARHGDIA, CD2AP, CLCN5, COL4A3, COL4A4, COL4A5*, COQ2,
COQ6, CRB2, CUBN, DGKE, EMP2, FAT1, FGA, FN1, G6PC, GLA,
INF2, ITGA3 , KANK1, KANK2, KANK4, LAMB2, LMX1B*, LRP2, LYZ,
MEFV, MMACHC, MYH9, MYO1E, NPHS1, NPHS2, NUP107, NUP205,
NUP93, PAX2, PDSS2, PLCE1, PPM2, PTPRO, SALL1, SCARB2,
SEC61A1, SGPL1, SMARCAL1, TRPC6, WDR73, WT1* XPO5

(56 Gene, 188,2 Kb)

O Einzelgendiagnostik

OACTN4 ocoQ2 OMMACHC OPLCET

O ADCK4 OcoQé6 OMYH9 OPTPRO
OARHGDIA OCRB2 OMYO1E O SMARCAL
OCLCNS ODGKE ONPHS1 OTRPC6
OCOL4A3* OINF2 ONPHS2 OWDR73
OCOL4A4* OLAMB2 OPAX2 owrr*
OCOL4A5* O LMX1B* OPDSS2

Hereditarer Hypertonus

O Einzelgendiagnostik

OCuL3 ONR3C2 OSCNN1G O SDHC*
OCYP17A1 OPDE3A OSDHA O SDHD*
OHSD11B2  OSCNN1A O SDHAF2* O WNK1
OKCNJS OSCNN1B O SDHB* OWNK4
OKLHL3

Nierentumore

O kleines Panel (#045)

CDKN1B, DIS3L2, FH, FLCN*, HRAS, MET, TSC1*, TSC2*, VHL",
WT1* (10 Gene, 24,3 Kb)

O groRRes Panel (#046)

CDKN1B, DICER1, DIS3L2, FH, FLCN*, HNF1A*, HRAS, MAX, MET,
NF1, NF2, PIK3CA, TSC1*, TSC2* VHL*, WT1* (16 Gene, 44,1 Kb)

O Einzelgendiagnostik

O CDKN1B OFLCN* O MET O VHL*
O DICERT1 OHNF1B* aorscr* aowre
ODIS3L2 OMAX grscer

EAST (SESAME) Syndrom

O Einzelgendiagnostik
O KCNJ10

Diabetes insipidus renalis

O Einzelgendiagnostik
OAQP2 OAVPR2

Bartter und Gitelman Syndrom

O kleines Panel (#042): derzeit bekannte Gene

BSND, CLCNKA, CLCNKB, KCNJ1, MAGED2, SLC12A1, SLC12A3*
(7 Gene, 14,5 Kb)

O Einzelgendiagnostik
O MAGED2
O SLC12A3*

Atypisch hamolytisch-uramisches Syndrom (aHUS)

O kleines Panel (#047)
ADAMTS13, C3, CD46* CFB, CFH, CFI*, DGKE, MMACHC, THBD
(9 Gene, 24,7 Kb)

O groRes Panel (#048)

ADAMTS13, C3, CD46*, CFB, CFH, CFHR1, CFHR2, CFHR3, CFHRA4,
CFHRS5, CFI*, DGKE, MMACHC, THBD (14 Gene, 28,7 Kb)

O Einzelgendiagnostik

OADAMTS3 OCFB O CFI* O MMACHC
aocs OCFH ODGKE 0O THBD
O CD46*

Hereditdrer Hypertonus

O kleines Panel (#043)
CEP290, IQCB1, NPHP1* NPHP3, NPHP4, TMEM67 (6 Gene, 22,7 Kb)

long-range PCR: CYP11B1-CYP11B2 Fusionsgen
(fam. Hyperaldosteronismus Typ I)

O groRRes Panel (#044)

CACNA1D, CACNA1H, CUL3, CYP17A1, HSD11B2, KCNJ5, KLHL3,
NR3C2, PDE3A, RMND1, SCNN1A, SCNN1B, SCNN1G, SDHA,
SDHAF2* SDHB*, SDHC*, SDHD*, TMEM127, WNK1, WNK4

(21 Gene, 51,3 Kb)

Polyzystische Nierenerkrankung

O kleines Panel (#049): autosomal-dominant
1. PKD1* 2. EYA1, HNF1B*, OFD1, PAX2, PKD2* (6 Gene, 23,6 Kb)

O kleines Panel (#050): autosomal-rezessiv
1. PKHD1, 2. OFD1 (2 Gene, 15,2 Kb)

O kleines Panel (#051): tubulointerstitielle Nephropathie
FAN1, HNF1B* MUC1, PAX2, REN, UMOD (6 Gene, 6,9 Kb)

O groRRes Panel (#073)

BMP4, CHD1L, EYA1, FRAS1, GANAB, HNF1B*, LRP5, MUC1, OFD1,
PAX2, PKD1*, PKD2* PKHD1, PRKCSH, RAD51C, REN, RET,
SEC63, TMEM260, TSC1* TSC2* UMOD (23 Gene, 86,9 Kb)

O Einzelgendiagnostik

O GANAB O PAX2 0O PKHD1 o 7scz*
O HNF1B* 0O PKD1* ORET 0O uMOD
O LRP5 O PKD2* O 7sc1*

— PKD1: die Analyse der repetitiven Bereiche (Exons 1-33) erfolgt mittels
Sanger-Sequenziertechnologie
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Anforderung molekulargenetische Diagnostik - Nierenerkrankungen

Bei gesetzlich versicherten Patienten darf ohne Genehmigung der Krankenkasse nur eine Analyse von Genen mit bis zu 25 Kilobasen (Kb) kodierender
Sequenz erfolgen. Wéhlen Sie dazu bitte auf den folgenden Seiten ein kleines Panel aus unserem Next Generation Sequencing Angebot aus oder fordern
Sie eine traditionelle Einzelgendiagnostik an. Diese Untersuchungen kénnen direkt mit einem Uberweisungsschein Muster 10 beauftragt werden und be-
lasten nicht Ihr Laborbudget. Bei der Panel-Diagnostik werden Gene, in denen sich besonders haufig pathogene Mutationen finden, im Sinne einer Stu-
fendiagnostik zuerst analysiert bzw. befundet. Zum Teil werden solche Gene auch vorab mittels Sanger-Technologie sequenziert.

Mit Genehmigung der gesetzlichen Krankenkasse ist eine Diagnostik Uber 25 Kb hinaus méglich (groBe Panels oder ggf. das Gesamt-Panel fiir geneti-
sche Nierenerkrankungen auf Seite 7-10 des Anforderungsformulars). Details zur Antragstellung finden Sie auf Seite 2 dieses Formulars.

Ansprechpartner fir klinische Fragen: Dr. med. B. Beck (0221-478-86824, bodo.beck@uk-koeln.de) oder Florian Erger (0221-478-86828, flori-
an.erger@uk-koeln.de). Fur sonstige Fragen rund um unser diagnostisches Angebot wenden Sie sich bitte an unser Diagnostik-Sekretariat (0221-478-
86811 bzw. 0221-478-86193 oder mvz-humangenetik@uk-koeln.de).

Paneldiagnostik: ,Core-Gene*, deren kodierender Bereich in jedem Fall zu 100% in hochster Qualitat auswertbar sein muss, sind fett gedruckt
* fur diese Gene wird ggdf. als zuséatzliche Stufe der Diagnostik eine MLPA-Analyse durchgefihrt.

Nephrolithiasis / Nephrocalzinose

O kleines Panel (#053)
AGXT* APRT, CASR, CLCN5, CYP24A1, GRHPR* HOGA1, SBDS,
SLC2A9, SLC34A1, SLC36A2, SLC3A1* SLC7A9* SLC9A3R1, XDH
(15 Gene, 25 Kb)

O groRes Panel (#054)

AGXT*, APRT, CASR, CLCN5, CYP24A1, GCM2, GRHPR*, GUCY2C,
HOGA1, HPRT1, MOCOS, OCRL, PRPS1, PTH1R, SBDS, SLC2A9,
SLC26A1, SLC34A1, SLC34A3, SLC36A2, SLC3A1*, SLC6A19,
SLC6A20, SLC7A9*, SLCI9A3R1, XDH (26 Gene, 46,1 Kb)

O Einzelgendiagnostik

OAGXT* OCYP24A1 OHPRT1 O SLC3AT1*
O CASR O GRHPR* OSLC34A1 OSLC7A9
O CLCNS 0O HOGA1

Priméare Hyperoxalurie

O Einzelgendiagnostik
OAGXT*
0O HOGA1
O GRHPR*

Phosphatdiabetes
O kleines Panel (#075)

ATP7B, CASR, CDC73, CLCN5, COX10, FGF23, HNF4A*, HRAS,
OCRL, PHEX, SLC2A2, SLC34A1, SLC9A3R1 (13 Gene, 25,0 Kb)

O groRes Panel (#076)

APOPT1, ATP7B, CASR, CDC73, CLCN5, COA5, COX10, COX6B1,
DMP1, EHHADH, ENPP1, FASTKD2, FGF23, HNF4A*, HRAS,
MEN1*, OCRL, PHEX, PTH1R, SLC2A2, SLC34A1, SLC9A3R1,
TACOT1 (23 Gene, 39,2 Kb)

O Einzelgendiagnostik
O CASR O HNF4A* O MENT* 0O SLC34A1
O CLCNS
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Anforderung molekulargenetische Diagnostik - Nierenerkrankungen

Wahlen Sie bitte das Gesamt-Panel Nierenerkrankungen aus oder treffen Sie eine individuelle Auswahl von Genen (Einzelgendiagnostik), die
mittels Sanger-Sequenziertechnologie analysiert werden. Bei gesetzlich versicherten Patienten darf ohne Genehmigung der Krankenkasse nur eine Ana-
lyse von Genen mit bis zu 25 Kilobasen (Kb) kodierender Sequenz erfolgen. Diese Untersuchung kann direkt mit einem Uberweisungsschein Muster 10
beauftragt werden und belastet nicht das Laborbudget des Uberweisenden Arztes. Das Gesamt-Panel iberschreitet 25 Kb kodierende Sequenz. Mit Ge-
nehmigung der Krankenkasse ist eine solche umfassende Diagnostik oder auch eine Kombination aus mehreren Einzelgen-Analysen uber 25 Kb hinaus
moglich. Das fiir die Antragstellung bei der Krankenkasse erforderliche Gutachten erstellen wir gerne, wenn lhr Patient / lhre Patientin einwilligt und Sie

uns entsprechende medizinische Unterlagen zukommen lassen (s. Seite 2 des Anforderungsformulars).
* fur diese Gene wird ggf. als zusatzliche Stufe der Diagnostik eine MLPA-Analyse durchgefihrt

O Gesamt-Panel genetisch bedingte Nierenerkrankungn (#067)

O Einzelgendiagnostik mittels Sanger-Sequenziertechnologie

Gen Kb Einzelgen- Gen Kb Einzelgen- Gen Kb Einzelgen-
diagnostik diagnostik diagnostik
ABCD4 1,821 nicht verfigbar BBS12 2,133 nicht verfigbar CFHR5 1,71 nicht verfigbar
ACAT1 1,284 nicht verfigbar BBS2 2,166 nicht verfligbar CFI* 1,752 ]
ACE 3,921 O BBS4 1,56 nicht verfiigbar CHD1L 2,694 nicht verfligbar
ACTN4 2,74 O BBS5 1,026 nicht verfiigbar CHRM3 1,773 nicht verfiigbar
ADAMTS13 4,28 O BBS7 2,148 nicht verfiigbar CLCN5 2,241 (]
AGT 1,458 O BBS9 2,664 nicht verfigbar CLCNKA 2,064 nicht verfigbar
AGTR1 1,185 O BCS1L 1,26 nicht verfiigbar CLCNKB 2,064 nicht verfligbar
AGTR2 1,092 nicht verfigbar BICC1 2,925 nicht verfiigbar CLDN10 0,687 nicht verfiigbar
AGXT* 1,179 O BMP4 1,227 nicht verfiigbar CLDN16 0,918 nicht verfligbar
AHI1 3,591 nicht verfigbar BMP7 1,296 nicht verfiigbar CLDN19 0,675 nicht verfiigbar
ALAD 0,993 nicht verfiigbar BSND 0,963 nicht verfiigbar CNNM2 2,628 nicht verfigbar
ALGS 1,581 nicht verfigbar C3 4,992 (] COAS5 0,225 nicht verfiigbar
ALMS1 12,507 nicht verfigbar C50RF42 9,594 nicht verfiigbar COL4A1 5,01 nicht verfligbar
ANKS6 2,616 nicht verfiigbar CA2 0,783 nicht verfiigbar COL4A3* 5,013 O
ANLN 3,375 nicht verfigbar CACNA1D 6,546 nicht verfligbar COL4A4* 5,073 |
ANOS1 2,043 nicht verfigbar CACNA1H 7,062 nicht verfiigbar COL4A5* 5,058 ]
APOA1 0,804 nicht verfiigbar CASR 3,237 O CcOQ2 1,266 O
APOL1 1,197 nicht verfiigbar CBS 1,656 m} COQ6 1,407 m}
APOPT1 0,621 nicht verfigbar CC2D2A 4,863 nicht verfiigbar cOoQ8B 1,64 ]
APRT 0,543 nicht verfigbar CCDC28B 0,603 nicht verfiigbar COX10 1,332 nicht verfligbar
AQP2 0,816 O CD19 1,671 nicht verfiigbar COX6B1 0,261 nicht verfligbar
ARG1 0,969 nicht verfigbar CD2AP 1,92 nicht verfiigbar CPS1 4,503 nicht verfiigbar
ARHGAP24 2,247 nicht verfiigbar CD46* 1,179 m] CR2 3,279 nicht verflgbar
ARHGDIA 0,62 O CD81 0,711 nicht verfiigbar CRB2 3,858 O
ARL13B 1287 nicht verfigbar CDC5L 2,409 nicht verfiigbar CSPP1 3,666 nicht verfligbar
ARL6G 0,561 nicht verfiigar CDC73 1,596 nicht verfiigbar CTNS 1,104 nicht verfigbar
ASL 1.395 nicht verfiigbar CDKN1B 0,597 m] CUBN 10,872 | nicht verfugbar
ASS1 1,239 nicht verfiigbar CEP104 2,778 nicht verfiigbar CUL3 2,307 O
ATP6VO0A4 2,523 nicht verfiigbar CEP120 2,961 nicht verfiigbar CYP11B1 1,512 m}
ATP6V1B1 1,542 nicht verfiigbar CEP164 4,383 nicht verfiigbar CYP11B2 1,512 O
ATP7B 4,398 nicht verfiigbar CEP290 7,44 nicht verfiigbar CYP17A1 1,527 O
ATXN10 1,428 nicht verfiigbar CEP41 1,122 nicht verfiigbar CYP24A1 1,545 O
AUH 1,02 nicht verfiigbar CEPS83 2,106 nicht verfiigbar DCDC2 1,431 nicht verfligbar
AVPR2 1,116 O CFB 2,295 O DGKE 1,704 O
B9D1 0,615 nicht verfigbar CFH 3,696 ] DHCR7 1,428 nicht verfiigbar
B9D?2 0,528 nicht verfiigbar CFHR1 0,993 nicht verfiigbar DICER1 5,769 O
BBIP1 0,279 nicht verfiigbar CFHR2 0,813 nicht verfiigbar DIS3L2 2,658 O
BBS1 1,782 nicht verfiigbar CFHR3 0,993 nicht verfiigbar DMP1 1,542 nicht verfiigbar
BBS10 2,172 O CFHR4 1,737 nicht verfugbar DSTYK 0,279 nicht verfigbar
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Anforderung molekulargenetische Diagnostik - Nierenerkrankungen

Gen Kb Einzelgen-
diagnostik
DYNC2H1 12,945 nicht verfiigbar
DYNC2LI1 1,056 nicht verfiigbar
EGF 3,624 nicht verfiigbar
EHHADH 2,172 nicht verfiigbar
EIF2AK3 3,351 nicht verfiigbar
EIF2AK4 4,95 nicht verfiigbar
EMP2 0,504 nicht verfigbar
ENPP1 2,778 nicht verfiigbar
ETFA 1,002 nicht verfigbar
ETFB 0,768 nicht verfiigbar
ETFDH 1,854 nicht verfiigbar
EVC 2,979 nicht verfiigbar
EVC2 3,927 nicht verfiigbar
EYA1 1,779 nicht verfiigbar
FAH 1,26 nicht verfigbar
FAM58A 0,747 nicht verfiigbar
FAN1 3,054 O
FASTKD2 2,133 nicht verfiigbar
FATA1 13,767 nicht verfiigbar
FGA 1,935 nicht verfigbar
FGF20 0,636 nicht verfiigbar
FGF23 0,756 nicht verfiigbar
FH 1,533 nicht verfiigbar
FLCN* 1,74 O
FN1 7,434 nicht verfiigbar
FRAS1 12,039 nicht verfiigbar
FREM1 6,54 nicht verfiigbar
FREM2 9,51 nicht verfiigbar
FXYD2 0,201 nicht verfiigbar
G6PC 1,074 nicht verfigbar
GALNT3 1,902 nicht verfiigbar
GALT 1,14 nicht verfigbar
GANAB 2,901 O
GATA3 1,335 nicht verfigbar
GCDH 1,317 nicht verfiigbar
GCM2 1,521 nicht verfiigbar
GLA 1,29 nicht verfiigbar
GLB1 2,034 nicht verfiigbar
GLIS2 1,575 nicht verfiigbar
GLIS3 2,328 nicht verfiigbar
GNAS 1,185 nicht verfiigbar
GREM1 0,555 nicht verfiigbar
GRHPR* 0,987 O
GRIP1 3,231 nicht verfiigbar
GUCY2C 3,222 nicht verfiigbar
HADHA 2,292 nicht verfiigbar

Gen Kb Einzelgen- Gen Kb Einzelgen-
diagnostik diagnostik
HADHB 1,425 nicht verfiigbar LAMAS 11,088 nicht verfigbar
HMBS 1,086 nicht verfugbar LAMB2 5,40 ]
HMGCL 0,978 nicht verfiigbar LAMC1 4,83 nicht verfigbar
HNF1A* 1,896 O LCAT 1,323 nicht verfiigbar
HNF1B* 1,674 O LIFR 3,294 nicht verfiigbar
HNF4A* 1,359 (m} LMBRD1 1,623 nicht verfiigbar
HOGA1 0,984 O LMX1B* 1,19 O
HPRT1 0,657 O LRBA 8,592 nicht verfiigbar
HPSE2 1,779 nicht verfiigbar LRIG2 3,198 nicht verfigbar
HRAS 0,57 nicht verfiigbar LRP2 13,068 | nicht verfiigbar
HSD11B2 1,218 O LRP4 5,718 nicht verfiigbar
ICOS 0,6 nicht verfiigbar LRP5 4,848 O
IFT122 3,879 nicht verfiigbar LYZ 0,447 nicht verfigbar
IFT140 4,389 nicht verfiigbar LZTFL1 0,9 nicht verfugbar
IFT172 5,25 nicht verfiigbar MAFB 0,972 nicht verfigbar
IFT27 0,558 nicht verfiigbar MAGEC1 3,429 nicht verfugbar
IFT43 0,642 nicht verfigbar MAGED2 1,821 ]
IFT52 1,314 nicht verfiigbar MAGT1 1,104 nicht verfiigbar
IFT74 1,803 | iht verflgbar MAPKBP1 4545 | nicntverfugoar
IFT80 2,334 nicht verfiigbar MAX 0,483 O
IKZF1 1,56 nicht verfigbar MEFV 2,346 ioht verfigbar
IL21 0,489 nicht verfiigbar MEN1* 1833 O
INF2 3,75 O MET 4,227 O
INPP5E 1,935 nicht verfiigbar MKKS 1,713 nicht verfiigbar
INVS 3,198 | MKS1 1,68 nicht verflgbar
1QCB1 1,797 nicht verfiigbar MMAA 1,257 nicht verfiigbar
ITGA3 3,156 nicht verfigbar MMAB 0.753 ioht verfigbar
ITGA8 3,192 nicht verfiigbar MMACHC 0.85 O
JAG1 3,657 nicht verfugbar MMADHC 0,891 O
JAK3 3,375 nicht verfiigbar MOCOS 2,667 nicht verfiigbar
KANK1 4,06 nicht verfigbar MPL 1908 ioht verfigbar
KANK2 2,56 nicht verfiigbar MS4A1 0,894 nicht verfiigbar
KANK3 2,466 nicht verfigbar MUC1 0.822 ioht verfigbar
KANK4 2,99 nicht verfiigbar MUT 2,253 nicht verfiigbar
KAT6B 6,222 nicht verfigbar MVK 1191 ioht verfigbar
KCNA1 1,488 nicht verfiigbar MYH9 5883 O
KCNJ1 1,176 nicht verfiigbar MYO1E 3,33 o
KCNJ10 1,14 O NEKA1 3,777 nicht verfiigbar
KCNJ5 1,26 O NEK8 2,079 nicht verfiigbar
KCNMBH1 0,5 nicht verfiigbar NF1 8,457 nicht verfigbar
KIAA0556 4,857 nicht verfigbar NF2 1,788 nicht verfigbar
KIAA0586 4,935 nicht verfiigbar NFKB1 2,91 nicht verfiigbar
KIF14 4,947 nicht verfiigbar NFKB2 2,703 nicht verfigbar
KIF7 4,032 nicht verfiigbar NOTCH2 7,416 nicht verfiigbar
KL 3,039 nicht verfiigbar NPC1 3,837 nicht verfiigbar
KLHL3 1,764 O NPHP1* 2,202 O
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Anforderung molekulargenetische Diagnostik - Nierenerkrankungen

Gen Kb Einzelgen- Gen Kb Einzelgen- Gen Kb Einzelgen-
diagnostik diagnostik diagnostik
NPHP3 3,993 (| PRPS1 0,957 nicht verfiigbar SLC36A2 1,452 nicht verfigbar
NPHP4 4,281 nicht verfigbar PTH1R 1,782 nicht verfigbar SLC3A1* 2,058 O
NPHS1 3,73 (| PTPRO 3,65 (| SLC41A1 1,542 nicht verfiigbar
NPHS2 1.15 = PYGM 2,529 nicht verfiigbar SLC4A1 2,736 nicht verfiigbar
NR3C2 2,955 (] RAD51C 1,131 nicht verfiigbar SLC4A4 3,108 nicht verfiigbar
NRIP1 3,477 nicht verfiigbar RBMSA 0,525 nicht verfiigbar SLC5A2 2,019 nicht verfiigbar
NUP107 2,778 nicht verfiigbar REN 1,221 O SLC6A19 1,905 nicht verfiigbar
NUP205 6,039 nicht verfigbar RET 3,345 O SLC6A20 1,779 nicht verfiigbar
NUP93 2,46 nicht verfigbar RMND1 1,35 nicht verfligbar SLC7A7 1,536 nicht verfiigbar
OCRL 2,706 nicht verfiigbar ROBO2 4137 nicht verfiigbar SLC7A9* 1,464 O
OFD1 3,039 nicht verfiigbar RPGRIP1L 3,948 nicht verfiigbar SLC9A3R1 1,077 nicht verfiigbar
oTC 1,065 nicht verfigbar RRM2B 1,056 nicht verfiigbar SMARCALA1 2,87 O
PAX2 1,254 O SALL1 3,975 nicht verfiigbar SOX17 1,245 nicht verfiigbar
PAX6* 1,269 O SALL4 3,162 nicht verfiigbar SOX18 1,155 nicht verfiigbar
PCBD1 0,315 nicht verfigbar SARS2 1,557 nicht verfligbar STRA6 2,004 nicht verfiigbar
PCCA 2,187 nicht verfiigbar SBDS 0,753 nicht verfiigbar STX16 0,978 nicht verfiigbar
PCCB 1,62 nicht verfiigbar SCARB2 1,437 nicht verfiigbar SUCLA2 1,392 nicht verfigbar
PDE3A 3,426 (m} SCNN1A 2,01 O SUCLG1 1,041 nicht verfiigbar
PDE6D 0,453 nicht verfiigbar SCNN1B 1,923 (| TACO1 0,894 nicht verfigbar
PDSS2 1,20 (m} SCNN1G 1,95 O TALDO1 1,014 nicht verfiigbar
PEX1 3,852 nicht verfiigbar SDCCAGS 2,142 nicht verfligbar TBC1D1 3,507 nicht verfiigbar
PEX10 1,041 nicht verfigbar SDHA 1,995 O TBC1D24 1,68 nicht verfiigbar
PEX11B 0,78 nicht verfiigbar SDHAF2* 0,501 (| TBX18 1,824 nicht verfiigbar
PEX13 1,212 nicht verfiigbar SDHB* 0,843 O TCTNA1 1,779 nicht verfigbar
PEX14 1,134 nicht verfiigbar SDHC* 0,51 O TCTN2 2,094 nicht verfiigbar
PEX16 1,011 nicht verfiigbar SDHD* 0,48 O TCTN3 1,824 nicht verfigbar
PEX19 0,9 nicht verfiigbar SEC61A1 1,431 nicht verfiigbar THBD 1728 O
PEX2 0,918 nicht verfiigbar SEC63 2,283 nicht verfiigbar TMEM127 0,717 O
PEX26 0,918 nicht verfiigbar SERAC1 1,965 nicht verfiigbar TMEM138 0,489 nicht verfiigbar
PEX3 1,122 nicht verfiigbar SGPL1 1,707 nicht verfiigbar TMEM216 0,438 nicht verfiigbar
PEX5 1,92 nicht verfiigbar SIX1 0,855 nicht verfligbar TMEM231 1,038 nicht verfiigbar
PEX5 1,92 nicht verfligbar SIX2 0,876 nicht verfiigbar TMEM237 nicht verfigbar
PEX6 2,943 nicht verfiigbar SIX5 2,22 nicht verfligbar TMEM260 2,124 nicht verfiigbar
PEX7 0,972 nicht verfugbar SLC12A1 3,3 nicht verfugbar TMEM67 2,088 nicht verfiigbar
PGAM2 0,762 nicht verfigbar SLC12A3* 3,093 O TNFRSF13B 0,882 nicht verfiigbar
PGK1 1,254 nicht verfigbar SLC16A12 1,551 nicht verfigbar TNFRSF13C 0,555 nicht verfiigbar
PHEX 2,25 nicht verfiigbar SLC22A10 1,626 nicht verfigbar TNXB 12,735 nicht verfiigbar
PIK3CA 3,207 nicht verfigbar SLC22A12 1,662 nicht verfigbar TRAP1 2,115 nicht verfiigbar
PKD1* 12,912 O SLC22A5 1,674 nicht verfiigbar TRIM32 1,962 nicht verfiigbar
PKD2* 2,907 O SLC25A13 2,028 nicht verfiigbar TRPC6 2.80 O
PKHD1 12,225 O SLC26A1 2,106 nicht verfiigbar TRPM6 6,069 nicht verfiigbar
PLCE1 6,91 O SLC26A3 2,295 nicht verfiigbar Tsc1* 3.495 O
PMM2 0,741 nicht verfiigbar SLC2A2 1,575 nicht verfiigbar TSC2* 5.424 O
POC1B 1,437 nicht verfigbar SLC2A9 1,623 nicht verfiigbar TTC21B 3,951 nicht verfiigbar
PRKAR1A 1,146 nicht verfiigbar SLC34A1 1,92 | TTC8 1,518 nicht verfiigbar
PRKCSH 1,587 nicht verfiigbar SLC34A3 18 nicht verfiigbar UMOD 1923 5
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Gen Kb Einzelgen-
diagnostik

UPK3A 0,864 nicht verfiigbar
UROD 1,104 nicht verfigbar
VDR 1,284 nicht verfiigbar
VHL 0,642 O

VPS33B 1,854 nicht verfiigbar
WDPCP 2,241 nicht verfiigbar
WDR19 4,029 nicht verfiigbar
WDR34 1,611 nicht verfiigbar
WDR35 3,546 nicht verfiigbar
WDR60 3,201 nicht verfiigbar
WDR73 1,14 O

WNK1 7,149 O

WNK4 3,732 O

WNT4 1,056 nicht verfiigbar
WT1* 1,55 O

XDH 4,002 nicht verfiigbar
XPNPEP3 1,524 nicht verfiigbar
XPO5 3,615 nicht verfiigbar
ZNF423 3,855 nicht verfiigbar
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Aufklarung vor genetischen Analysen gemaR Gendiagnostikgesetz (GenDG)

Die Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik (GfH) und der Berufsverband Deutscher Humangenetiker (BVDH) weisen ausdriicklich darauf hin,
dass das Gendiagnostikgesetz (GenDG) fiir alle genetischen Analysen gemaR GenDG eine ausfiihrliche Aufklarung und eine schriftliche Einwil-
ligung der Patienten voraussetzt. Vor vorgeburtlichen und pradiktiven (vorhersagenden) Analysen ist zusétzlich eine genetische Beratung er-
forderlich. Bitte lesen Sie diese Patienteninformation zur Aufklarung vor genetischen Analysen sorgfiltig durch und sprechen Sie uns gezielt
an, wenn Sie Fragen dazu haben.

Sehr geehrte Patientin, sehr geehrter Patient,
Ihnen (oder einer Person, fiir die Sie sorgeberechtigt sind oder die Sie betreuen) wurde die Durchfiihrung einer genetischen Analyse empfohlen, um fol-
gende Diagnose / Fragestellung abzuklaren:

Wir méchten lhnen erlautern, welches Ziel diese Analyse hat, 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. molekularzytogenetischer Analyse,

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

- die Produkte der Erbsubstanz (Genproduktanalyse)

auf genetische Eigenschaften zu untersuchen, die mdglicherweise die Ursache der bei Ihnen oder lhren Angehdrigen aufgetretenen oder vermuteten
Erkrankung / Stérung sind.

Als Untersuchungsmaterial dient in den meisten Fallen eine Blutprobe (5 ml, bei Kindern oft weniger). Normalerweise bedingt eine Blutentnah-
me keine gesundheitlichen Risiken. Manchmal kann im Bereich der Einstichstelle eine Blutansammlung (Hdmatom) oder extrem selten eine Nervenscha-
digung auftreten. Sollte in Ihrem Fall eine Gewebeentnahme notwendig sein (Hautbiopsie, Fruchtwasserpunktion, Chorionzottenbiopsie o0.a.), werden Sie
gesondert Uber die Risiken der Probenentnahme fir Sie und ggf. fir das von Ihnen erwartete Kind aufgeklart.

Bei einer genetischen Analyse werden

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

- oder viele genetische Eigenschaften gleichzeitig im Sinne einer Ubersichtsmethode (z.B. mittels Chromosomenanalyse, DNA-Array, Genpanel-
Sequenzierung - d.h. die parallele Analyse mehrerer Gene - oder Genomsequenzierung) untersucht

- und bei modernen Sequenzierverfahren aus technischen Griinden oftmals fir mehr Gene und / oder Genbereiche Sequenzrohdaten generiert als ange-
fordert. Die bioinformatische Aufarbeitung und diagnostische Auswertung dieser Rohdaten beschrankt sich jedoch nur auf die jeweils angeforderten Gene.

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, kdnnen trotzdem fiir die Erkrankung verantwortliche Mutationen in dem untersuchten Gen oder in anderen
Genen vorliegen. Eine genetische Krankheit bzw. Veranlagung fiir eine Krankheit lasst sich daher meist nicht mit volliger Sicherheit ausschlieRen. In die-
sem Fall werden wir versuchen, eine Wahrscheinlichkeit fir das Auftreten der o0.g. Erkrankung bzw. eine Veranlagung bei lhnen bzw. Ihren Angehdrigen
abzuschatzen. Manchmal werden Genvarianten nachgewiesen, deren Bedeutung unklar ist. Dies wird dann im Befund angegeben und mit Ihnen bespro-
chen. Eine umfassende Aufklarung Uber alle denkbaren genetisch (mit-)bedingten Erkrankungsursachen ist nicht moglich. Es ist auch nicht méglich, jedes
Erkrankungsrisiko fiir Sie selbst oder Ihre Angehérigen (insbesondere fir Ihre Kinder) durch genetische Analysen auszuschlief3en.

Prinzipiell kdnnen bei allen Untersuchungstechniken Ergebnisse auftreten, die nicht mit der eigentlichen Fragestellung im direkten Zusammenhang ste-
hen, aber trotzdem von medizinischer Bedeutung firr Sie, lhre Angehérigen oder Nachkommen sein kénnen (sog. Zufallsbefunde). Insbesondere bei den
Ubersichtsmethoden wie Array-Analysen, Genpanel-Analysen und Genomsequenzierungen kénnen Zufallsbefunde auftreten, welche auf (Ihnen méglich-
erweise noch nicht bewusste) erhdhte Risiken fiir eventuell schwerwiegende, nicht vermeidbare oder nicht behandelbare Erkrankungen hinweisen. Ein
Zufallsbefund kann auch der Nachweis eines Carrier-Status fiir eine bestimmte Erkrankung sein. Dieser hatte fur Sie selbst keine gesundheitliche Rele-
vanz, kann jedoch fir Ihre Nachkommen oder Verwandten von Bedeutung sein. Sie kdnnen im Rahmen der Einwilligung bestimmen, ob Sie Uber derartige
Zufallsbefunde informiert werden mdchten. Werden mehrere Familienmitglieder untersucht, ist eine korrekte Befundinterpretation davon abhangig, dass
die angegebenen Verwandtschaftsverhéltnisse stimmen. Sollte der Befund einer genetischen Analyse zum Zweifel an den angegebenen Verwandt-
schaftsverhaltnissen fliihren, teilen wir lhnen dies nur mit, wenn es zur Erfiillung unseres Untersuchungsauftrages unvermeidbar ist.

Widerrufsbelehrung

Sie koénnen lhre Einwilligung zur Analyse jederzeit ohne Angaben von Griinden ganz oder teilweise zurlickziehen. Sie haben das Recht, Untersuchungser-
gebnisse nicht zu erfahren (Recht auf Nichtwissen), eingeleitete Untersuchungsverfahren bis zur Ergebnismitteilung jederzeit zu stoppen und die Vernich-
tung allen Untersuchungsmaterials sowie aller bis dahin erhobenen Ergebnisse zu verlangen.
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