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Diomed

Klinik/Praxis:

Liebe Schwangere,

dieser Aufklarungsbogen dient lhrer Information. Bitte lesen Sie ihn vor dem Aufklarungsgesprich auf-
merksam.

Begriff und Ziel der vorgeburtlichen genetischen Untersuchung

Sie wiinschen fiir Ihr noch ungeborenes Kind eine genetische Untersuchung, fiir die seit dem 01.02.2010 das Ge-
ndiagnostikgesetz (GenDG) und seit dem 25.05.2012 die Richtlinie der Gendiagnostikkommission gelten. Danach
haben Sie selbst zu entscheiden, ob und welche Auskiinfte Sie tiber die genetische Ausstattung lhres Embryos/Fotus
(im Folgenden immer ,Kind* genannt) erhalten und an wen diese Ergebnisse ggf. weitergegeben werden dirfen.
Deshalb verlangt das Gesetz, dass eine Arztin/ein Arzt (im Folgenden immer ,Arzt* genannt) Sie in einem personli-
chen Gesprach (iber Wesen, Bedeutung, Tragweite und Aussagekraft der geplanten Untersuchung klar und verstédnd-
lich informiert.

Unter einer genetischen Untersuchung im Sinne des GenDG versteht man die Analyse (Zahl und Struktur der Chro-
mosomen, molekulare Struktur der Erbinformation oder Untersuchung der Genprodukte) und/oder die vorgeburtli-
che Risikoabkldrung zur Feststellung genetischer Eigenschaften Ihres Kindes einschlieBlich der Beurteilung der jewei-
ligen Ergebnisse.

Die wichtigsten vorgeburtlichen Untersuchungen sind die Nackentransparenzmessung mittels Ultraschall, die Blutun-
tersuchung der Schwangeren, die Fehlbildungsultraschalluntersuchung, die Fruchtwasseruntersuchung und die Ge-
webeprobe der friihen Plazenta bzw. der Nabelschnur.

Vorgeburtliche Untersuchungen sind nur zu medizinischen Zwecken und nur dann erlaubt, wenn genetische Eigen-
schaften des Kindes, die seine Gesundheit wahrend der Schwangerschaft oder nach der Geburt beeintrachtigen, er-
mittelt werden sollen, oder um das Risiko fiir das Vorliegen solcher Eigenschaften zu bestimmen. Eine entsprechen-
de Untersuchung darf auch stattfinden, wenn eine medikamentdse Behandlung des Kindes vorgesehen ist, bei der
bestimmte genetische Eigenschaften von Bedeutung sind.

Genetische Eigenschaften fiir eine Erkrankung, die in der Regel erst nach Vollendung des 18. Lebensjahres ausbricht,
diirfen nicht untersucht werden. Wenn das Geschlecht des Kindes anlasslich einer vorgeburtlichen Untersuchung be-
kannt wird, kann es lhnen - wenn Sie dies mochten - nach Ablauf der 12. Schwangerschaftswoche nach der Emp-
fangnis (im Allgemeinen 14 Wochen nach Beginn der letzten Regelblutung) bekannt gegeben werden.

Wesen, Bedeutung und Tragweite der vorgeburtlichen genetischen Untersuchung

Vorgeburtliche genetische Untersuchungen konnen lhnen als Zusatzuntersuchungen wahrend der Schwanger-
schaft angeboten werden, sofern Sie zu einer Risikogruppe gehéren (z.B. als Schwangere das 35. Lebensjahr vollen-
det, bereits ein Kind mit einer Erbkrankheit geboren haben oder ein Elternteil des Kindes eine Erbkrankheit hat), Rou-
tineuntersuchungen in der Schwangerschaft auffillig waren oder auf lhren ausdriicklichen Wunsch auch ohne beson-
dere Risikokonstellationen.
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Mégiiche Risikoabkldrung

Zur Risikoabklarung einer Trisomie 21 (Downsyndrom/Mongolismus) kann mittels Ultraschall die Nackenfalte ge-
messen oder eine Analyse des miitterlichen Blutes auf bestimmte Hormone und EiweiRe (z.B. Triple-Test) durchge-
fiihrt werden. Beide Untersuchungen werden auch haufig miteinander kombiniert (Ersttrimesterscreening). Das miit-
terliche Blut enthélt auch Erbanlagen des Kindes und kann darauf untersucht werden (Praena-Test®). Die Genauig-
keit des Tests liegt hoher als bei einer herkmmlichen Risikoabschatzung. Der Test ist derzeit fiir Trisomie 13, 18 und
21 verfiigbar. Uber die Einzelheiten, Genauigkeiten, ggf. vorhandene Alternativen und mégliche gesundheitliche
Komplikationen der Untersuchung wird Sie Ihr behandelnder Arzt gesondert informieren.

Vorgesehene Risikoabkldrung durch:
Nackentransparenzmessung

Blutuntersuchung der Schwangeren auf Hormone und Eiwei8e (z.B. Triple-Test)
Blutuntersuchung der Schwangeren zur Untersuchung der Erbanlagen des Kindes (Praena-Test®)

9 ) i A [

weitere

Bestimmung der Erbanlagen des Kindes

Soll eine Trisomie definitiv ausgeschlossen oder bestatigt werden, miissen die Erbanlagen des Kindes direkt un-
tersucht werden. Dazu wird eine Zellprobe benétigt, deren Gewinnung allerdings eigene gesundheitliche Risiken fiir
Mutter und Kind birgt. Ein direkter Eingriff kann auch noch nach erfolgter Risikoabschétzung stattfinden und wird
Ihnen auch empfohlen, falls Ihr personliches Risiko als erhoht eingestuft wird oder der Bluttest den Verdacht auf eine
Trisomie ergeben hat.

Eine Zellprobe fiir eine direkte genetische Analyse soll bei Ihnen/Ihrem Kind durch folgenden Eingriff gewonnen werden:

Fruchtwasserentnahme (Amniozentese)
Gewebeprobe der friihen Plazenta (Chorionzottenbiopsie)
Nabelschnurpunktion (Cordozentese)

i 1 i o

weitere

Das Vorgehen bei der Probenentnahme und deren spezielle gesundheitliche Risiken fiir Mutter und Kind sind nicht
Gegenstand dieses Aufklarungsblattes. Falls ein solcher Eingriff bei Ihnen vorgesehen ist, werden Sie (iber dessen ge-
nauen Ablauf und die méglichen Risiken von Ihrem behandelnden Arzt gesondert informiert.

Anhand der Probe kann eine sog. Chromosomenkarte angelegt werden, mit deren Hilfe man im Mikroskop Anzahl
und Aussehen von Chromosomen beurteilen und z.B. eine Trisomie 21 (Downsyndrom) feststellen kann. Bei der
Uberpriifung der Chromosomenkarte kdnnen auch unerwartete genetische Eigenschaften und Nebenbefunde offen-
kundig werden. AuRBerdem wird hiermit das Geschlecht des Kindes festgestellt.

Viele Erbkrankheiten gehen nicht mit einer Stérung der Chromosomenanzahl/-sturktur einher und kénnen deshalb
mit einer Chromosomenanalyse nicht erfasst werden. Besteht ein konkreter Verdacht auf eine bestimmte Erbkrank-
heit, kann eine molekulare Analyse der Struktur des Erbmaterials (z.B. DNA-Sequenzanalyse) oder auch die Analyse
der Genprodukte notwendig werden. Falls bei Ihnen diese individuelle Untersuchung in Betracht kommt, wird Ihr
Arzt Sie (iber deren Zweck, Umfang und Aussagekraft aufklaren und den wesentlichen Inhalt des Gespraches doku-
mentieren.

Anhand der Zellprobe Ihres Kindes ist folgende Laboruntersuchung vorgesehen:

[0 Chromosomenanalyse
0 DNA-Sequenzanalyse
[l Analyse der Genprodukte

weitere

Aussagekraft der Untersuchung

Bitte bedenken Sie, dass trotz des inzwischen sehr hohen methodischen Standards der Genanalyse ein absolut
sicheres Ergebnis nicht maglich ist. Auch ein falsch positives Ergebnis (auffélliger Befund trotz gesunder Erbanlagen)
oder ein falsch negatives Ergebnis (unauffalliger Befund trotz krankhafter Erbanlagen) sind moglich. Es besteht auch
die Méglichkeit, dass die Untersuchung kein Ergebnis liefert. Unsicherheiten konnen z.B. entstehen, weil die kindli-
chen Zellen sich nicht ausreichend vermehren oder die Proben aus gemischten Zellen von Mutter und Kind bestehen.
Fiir diesen Fall besteht u.U. die Maglichkeit, die Untersuchung zu wiederholen.
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Auch kénnen mit einer genetischen Untersuchung niemals alle méglichen Erbkrankheiten erkannt werden. Ein unauf-
falliger Befund ist angesichts der Vielzahl mdglicher genetischer Erkrankungen keine Garantie fiir ein gesundes Kind.
Bitte bedenken Sie auerdem vor der Entscheidung zu einer genetischen Untersuchung, dass es fiir die meisten Erb-
krankheiten derzeit keine Heilungsmoglichkeiten gibt. Nur in seltenen Fallen konnen die Auswirkungen der Erbkrank-
heit gemildert werden (z.B. bei Blutgruppenunvertraglichkeit zwischen Mutter und Kind).

Pflicht zur genetischen Beratung und Hinweis auf §§ 2, 2a des
Schwangerschaftkonfliktgesetzes

Bei der genetischen Beratung sind medizinische (z.B. Krankheitsbilder, Erbkrankheiten in der Verwandtschaft, Be-
handlungsmaglichkeiten), psychische (z.B. seelische Belastung bei auffalligem Befund) und soziale Fragen (z.B. Le-
bensgestaltung mit einem an einer Erbkrankheit leidenden Kind) vor der genetischen Untersuchung zu erértern.
Auch sonstige Untersuchungsergebnisse sowie Moglichkeiten zur Unterstiitzung bei physischen und psychischen Be-
lastungen sind Gegenstand der Beratung.

Es geht bei der Beratung also darum, lhre und die individuelle Situation Ihres ungeborenen Kindes zu beleuchten,
ohne Entscheidungen vorwegzunehmen. Die Beratung soll lhnen helfen, sich nach einer angemessenen Bedenkzeit
eigenstandig fiir oder gegen die Untersuchung auszusprechen bzw. gegen die Mitteilung der Untersuchungsergeb-
nisse zu entscheiden.

Sobald das Untersuchungsergebnis vorliegt, hat eine weitere Beratung stattzufinden, in der lhnen die Ergebnisse er-
lautert werden. Gegebenenfalls kann dazu mit Ihrer Zustimmung eine weitere fachlich geeignete Person hinzugezo-
gen werden.

Sie haben das Recht, auf die genetische Beratung oder die Mitteilung der Ergebnisse zu verzichten. Dies muss aller-
dings schriftlich erfolgen nach Aushandigung einer schriftlichen Information iiber die Beratungsinhalte.

Wenn aufgrund der vermuteten oder bereits diagnostizierten Erkrankung oder gesundheitlichen Stérung anzuneh-
men ist, dass auch Blutsverwandte von der Erkrankung betroffen sein kénnen und es Therapie- oder VorbeugemaR-
nahmen gibt, wird lhnen empfohlen, auch diesen Verwandten eine genetische Beratung vorzuschlagen.

Sie haben auRBerdem Anspruch auf eine psychosoziale Beratung nach §§ 2, 2a des Schwangerschaftskonfliktgesetzes
(SchKG). Ihr behandelnder Arzt wird Ihnen mitteilen, welche Beratungsstelle fiir Sie zusténdig ist.

Recht auf Widerruf und Nichtwissen

Sie kdnnen eine bereits erteilte Einwilligung in eine genetische Untersuchung jederzeit dem Arzt gegeniiber
miuindlich oder schriftlich widerrufen. Falls ein Labor schon mit der Analyse Ihrer Proben beauftragt ist, wird dieser
Auftrag unverziiglich zuriickgezogen. Auch ein ggf. schon vorhandenes Ergebnis wird Ihnen nicht mehr mitgeteilt,
sondern vernichtet.

Sie haben auRerdem das Recht, das Untersuchungsergebnis oder Teile davon (z.B. unerwartete genetische Eigen-
schaften und Nebenbefunde) nicht zur Kenntnis zu nehmen, sondern vernichten zu lassen.

Was geschieht mit den Proben und Ergebnissen?

Ein Labor darf die genetische Analyse der Probe nur dann vornehmen, wenn auch dort Ihre ausdriickliche, schrift-
liche Einwilligung gegeniiber dem behandelnden Arzt vorliegt.

Sobald Ihre Probe fiir den/die oben angegebenen Zweck(e) nicht mehr benétigt wird oder sofern die Einwilligung zur
Untersuchung widerrufen wurde, muss die Probe unverziiglich vernichtet werden. Eine dariiber hinausgehende Ver-
wendung (z.B. fiir spatere Untersuchungen oder Forschungszwecke) ist nur erlaubt, wenn Sie dariiber informiert wur-
den und sich ausdriicklich und schriftlich einverstanden erkldren.

Uber das Ergebnis werden ausschlieRlich Sie personlich und/oder Ihr gesetzlicher Vertreter informiert, in der Regel
von dem Arzt, der die genetische Beratung durchgefiihrt hat, oder von dem Arzt, der die Untersuchung vorgenom-
men hat. Weitere Personen diirfen nur dann Auskunft (iber das Ergebnis erhalten, wenn Sie hierzu lhre ausdriickliche
und schriftliche Einwilligung erteilen. Falls thr Arzt schon jetzt absehen kann, dass weitere Personen {iber lhre Befun-
de in Kenntnis gesetzt werden sollten (z.B. weiterbehandelnde Arzte), wird er Sie im Aufklarungsgesprach informie-
ren und um lhre schriftliche Zustimmung bitten.
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Die Ergebnisse der Untersuchung muss der Arzt 10 Jahre lang in Ihren Untersuchungsunterlagen aufbewahren. Nach
Ablauf dieser Frist, oder wenn Sie Ihre Einwilligung widerrufen oder sich gegen eine Kenntnisnahme entscheiden,
muss der Arzt die Ergebnisse der Untersuchung unverziiglich vernichten. Wenn Sie eine langere Aufbewahrungszeit
wiinschen, miissten Sie dies Ihrem Arzt schriftlich mitteilen. In diesem Fall oder wenn Grund zu der Annahme be-
steht, dass mit der Vernichtung der Daten schutzwiirdige Interessen der betroffenen Person beeintrachtigt werden,
muss der Arzt die Daten sperren und darf sie nicht vernichten.

Wichtige Fragen

1. Sind Erbkrankheiten in der Familie bekannt? COONein [CJa
Wenn ja, Name der Erbkrankheiten, falls bekannt:

2. Hatten Sie schon Fehlgeburten? ONein OJa

Wenn ja, wie viele und wann:

Ort, Datum, Uhrzeit Arztin/Arzt

2 - Datei: 09.03.2016 - Druck: 13.05.2016/14:09 Uhr - Seite 4 von &

Doku 16 - DEJRLLET

Diomed-Aufklarungssystem 4



=]
S
("ol
o
=
o
v
'
=
=
=2
[*2]
o
=
—
—
(f=]
—
=
~
L
2
Laal
—
i
o
=
=
o
i
e
-
=
™~
[aa)]
=
8
'

7

Doku 16 - (EJEQEET,

Patientenname und -adresse

Vermerke der Arztin/des Arztes zum Aufklarungsgesprach:

Name

Erdrtert wurden z.B.: Wesen, Bedeutung, Tragweite und Aussagekraft der geplanten Untersuchung, Wesen und Inhalt der genetischen Beratung, mégli-
che andere Mitteilungsempfanger der Untersuchungsergebnisse, Verwendung genetischer Proben und der Untersuchungsergebnisse, Aussagekraft der
Untersuchungsergebnisse, Pflicht zur genetischen Beratung und Méglichkeit des Verzichts hierauf, Hinweis auf §§ 2, 2a SchKG, Aufbewahrung und Ver-
nichtung der Proben und Ergebnisse (u.U. Sperrung), Recht auf Widerruf und Nichtwissen, familidre Erbkrankheiten, bisherige Fehlgeburten sowie (bitte
hier insbesondere individuelle Gesprichsinhalte z.B. Ablehnung einzelner MaBnahmen, Feststellung der Einsichtsfahigkeit Minderjahriger, gesetzliche Ver-
tretung, Betreuungsfall, Bevollmachtigter, ggf. Anmerkungen im Info-Teil sowie einen miindlichen Widerruf der Einwilligung dokumentieren):

Uber diesen Bogen hinausgehende oder auch individuelle Informationen:
O Zweck der geplanten genetischen Untersuchung Ihres Kindes (z.B. Untersuchung auf Trisomie 21)

[ Umfang der Untersuchung (z.B. Chromosomenanalyse, Genanalyse bei spezifischem Erkrankungsverdacht)

0 Aussagekraft und erzielbare Ergebnisse (z.B. Einschitzung des Trisomierisikos)

Die genetische Beratung iiber medizinische, psychische und soziale Fragen

fand im Rahmen dieser Aufkldrung (unter Hinzuziehungvon Dr. ) statt. Es wurde speziell informiert tiber:
wurde/wird am durch Dr. durchgefiihrt.
Folgende genetische Untersuchung ist vorgesehen: Folgende genetische Analyse ist vorgesehen:
[0 Nackentransparenzmessung I Chromosomenanalyse
[ Bluttest der Schwangeren auf Hormone|EiweiBe ] DNA-Sequenzanalyse
[ Bluttest der Schwangeren auf die kindl. Erbanlagen O Genproduktanalyse
[ Fruchtwasserentnahme (Amniozentese) :
[0 weitere
[ Gewebeprobe der friihen Plazenta (Chorionzottenbiopsie)
1 Nabelschnurbiopsie (Cordozentese)
O weitere
Vorgesehener Termin der Untersuchung (Datum):
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Ablehnung der genetischen Untersuchung:

Nach eingehender Aufklarung lehne ich die vorgeschlagene genetische Untersuchung ab. Uber die sich daraus erge-
enden moglichen Nachteile (z.B. Nichterkennen einer erblichen Erkrankung des Kindes) wurde ich informiert.
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Ort, Datum, Uhrzeit Patientin
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