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Information und Einwilligungserklarung zur genetischen Diagnostik gemai3 GenDG

Hiermit beauftrage ich das MVZ diagnosticum Frankfurt, Zentrum far Alle Untersuchungsergebnisse werden vertraulich behandelt und unterliegen der
Humangenetik, die auf diesem Formular gekennzeichneten Untersuchungen aus arztlichen Schweigepflicht. Es ist allein meine Entscheidung, andere Familienmitglieder
meinem Probenmaterial durchzufGhren. Uber genetische Risiken zu informieren.

Mit meiner Unterschrift bestétige ich Folgendes: Uber die Moglichkeit einer genetischen Beratung bin ich aufgeklart worden oder eine

Ich wurde von meinem behandelnden Arzt Gber Bedeutung und Tragweite der
Diagnostik, insbesondere Uber Zweck, Art, Umfang, Aussagekraft und
Konsequenzen der Untersuchung aufgeklart.

Zweck dieser DNA-Analyse ist die Suche nach Veradnderungen, die im
Zusammenhang mit Erkrankungen und/oder genetischen Dispositionen stehen.

solche hat bereits stattgefunden oder ich bin nicht daran interessiert. Ich hatte vor
Erteilung meiner Einwilligung ausreichend Bedenkzeit.
Ich habe das Recht, meine Einwilligung jederzeit zu widerrufen.

Folgenden Punkte stimme ich zu (nicht Zutreffendes bitte streichen):
Mit dem Ergebnis einer solchen Untersuchung kann: Die Untersuchungsergebnisse durfen anger als die vorgeschriebene Frist von 10 Jahren
. festgestellt werden, ob eine oder keine bestimmte genetische Disposition bei ~ aufbewahrt werden (z.B. fir Familienuntersuchungen).
mir vorliegt oder ob ein Risiko fur die Entwicklung einer genetischen Erkrankung Nach Abschluss der Analyse verbleibendes Untersuchungsmaterial Ubereigne ich geman
besteht. § 950 BGB dem Labor, welches die Analyse durchgefihrt hat.
- ausgesagt werden, ob andere Familienmitglieder Tréger der genetischen Der moglichen Verwendung von anonymisiertem Untersuchungsmaterial fur
Disposition sind oder ein Risiko fur die Entwicklung dieser Erkrankung haben. wissenschaftliche Zwecke.
« in manchen Féllen keine eindeutige Antwort hinsichtlich einer Diagnose oder Das American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) empfiehlt, zusatzlich

einer genetischen Disposition gegeben werden. zur Beantwortung der Fragestellung bei Anforderung einer genetischen Diagnostik,
auch Befunde fir eine Auswahl bestimmter Gene zu Ubermitteln. Es handelt sich hierbei
Die Ergebnisse von bestimmten genetischen Untersuchungen kénnen auf einen um Veranderung von Genen, bei deren Kenntnis damit verbundene Erkrankungen besser
Vaterschaftsausschluss oder auf andere bisher unbekannte Familienbeziehungen  und friher behandelt werden kénnen. Hierdurch ergibt sich ein besonderer Nutzen fir
hinweisen die untersuchte Person.
Ich méchte Uber solche Zusatzbefunde informiert werden. B
Meine Untersuchungsergebnisse werden an die im Auftrag angegebenen Arzte
Ubermittelt
Name /Vorname: beratender Arzt (Druckschrift) Unterschrift
Datum Unterschrift Name/Vorname:Patient/ gestz|.Vertreter/ Erziehungsberechtigter

Kostenibernahmeerklarung fiir Mitglieder einer privaten Krankenversicherung

Als Selbstzahler/ Mitglied einer privaten Krankenversicherung (PKV) beauftrage ich oben genannte arztliche Leistungen.
PKV-Versicherte: Mir ist bekannt, dass meine Krankenversicherung nicht verpflichtet ist, die Kosten zu Ubernehmen.
Fur die Rechnung bin ich in voller Hohe zahlungspflichtig.

Ich bin damit einverstanden, dass eine Abrechnung nach Gebuhrenordnung fur Arzte (GoA) erfolgt

®
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Datum Name/Vorname:Patient/ gestzl.Vertreter/ Erziehungsberechtigter Unterschrift P i o e
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Genetische Diagnostik
Erkrankungen des Glukose-Metabolismus

Allgemeine Angaben

Probenmaterial Probenanzahl Geschlecht des Probanden/ Patienten Kostentrager
— EDTA-Blut = weiblich < gesetzliche Krankenversicherung (GKV)
= Heparin-Blut = mannlich < privat (PKV)/ Selbstzahler,

Kostenubernahmeerklarung erforderlich
< stationar, Rechnung an Einsender

= DNA

Maturity Onset Diabetes of the Young (MODY) Hyperinsulinismus, kongenital = West-/ o Asien
= MODY-Panel: Analyse der Gene = KHI-Panel: Analyse der Gene Nordeuropa < Naher Osten/
ABCC8 APPL1 BLK CEL GCK HNF1A HNF1B HNF4A ABCC8 GCK HADH HNF4A INSR KCNJ11 UCP2 — Sudeuropa Mittlerer Osten
INS KCNJ11 KLF11 NEUROD1 PAX4 PDX1 = Zentral-/ = wenn moglich, genauere
Osteuropa Beschreibung
Mitochondrialer Diabetes mellitus Re-Evaluation = Afrika

. = Lateinamerika /
— A3423G Mutation — Re-Evaluation bereits vorhandener Karibik
Genotypisierungsdaten und/ oder Befunde

Klinische Daten und Befunde

Fur moglichst umfassende Interpretation und Erkrankungsalter: wenn ja, wurden andere Familienmitglieder
Bewertung des Genotyps bitten wir um Angaben molekulargenetisch untersucht? ©ija ©nein
zum Phanotyp: weitere Symptome: Vorbefunde vorhanden: ©ja <nein
Proband/in von DM betroffen: —ja <nein (wenn méglich, Befunde beilegen)

HbAT1c >5,5 aber <8,0 —ja <nein Ergebnis Vorbefunde (falls Befunde nicht beizufiigen sind):
Glukose-Anstieg im OGT ja <nein

>5,0 mmol /I

—nein Familienangehtrige an DM erkrankt: —ja < nein

P H ija R
urogenitale Fehlbildungen J wenn ja, welche /r ist/sind betroffen:

bestehende Insulintherapie —ja C>ne?n
C-Peptid nachweisbar ja <onein

Indikatoren fir molekulargenetische Diagnostik

Maturity Onset Diabetes of the Young (MODY) ICD-10: E11.9

- keine fur T1DM-spezifische Autoimmun-Antikérper nachweisbar - meist keine Adipositas

- keine Assoziation zu HLA-DR3 /DR4 - milde Hyperglykamie

- keine Ketoazidose bei Nichtbehandlung - Erstauftreten wahrend Schwangerschaft (Gestationsdiabetes mellitus,
- C-Peptid nachweisbar GDM)

- langere Intervalle ohne Insulinbedarf - keine Insulinresistenz, sondern Insulinsegregationsproblem

- Erstauftreten in fruher Jugend oder jungem Erwachsenenalter (< 25 Jahre) - autosomal-dominante Vererbung

Hyperinsulinismus, kongenital ICD-10: E16.1

- Glukosebedarf > 8-10 mg/kg/min

- Glukagontest (100 pg/kg s.c. oder i.m., max. 1 mg), fuhrt zu Blutzuckeranstieg > 30% des Ausgangswertes in 10-30 min.
- Insulin > 3 mU/I wahrend Hypoglykamie mit Blutzuckerspiegel < 35 mg/dl (2,0 mmol/l)

- Ammoniak erhdht

Mitochondrialer Diabetes mellitus ICD-10: E13.8

- Hyperglykamie

- neurologische Manifestationen: z. B. Gehorverlust, Sehstérungen, Myopathien
- maternale Vererbung

Allgemeine und prdaanalytische Hinweise

Die genetische Diagnostik belastet nicht das Laborbudget des Gberweisenden Arztes. Siehe auch:
https://www.kbv.de/media/sp/2016-10-26_Praxisinformation_Genetische_Laboruntersuchungen_Veranlasser.pdf

Probenmaterial Menge /Lagerung
EDTA-Blut 3ml/ Raumtemperatur
(Molekulargenetik)

; " Analysedauer

[ 4 ; - EEEREES o in Abhangigkeit des Analyseumfangs 2-8 Wochen
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S — oder unter der info@genetik.diagnosticum.eu
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