INFORMATIONEN ZU GENETISCHEN UNTERSUCHUNGEN VOR DER GEBURT

Information und Anamnese fir Patientinnen zur Vorbereitung des erforderlichen Aufkldrungsgesprachs mit dem Arzt

rKIinik/ Praxis: 1
Ammerland
Klinik GmbH
L _
rDer Geburtstermin ist am (Datum): B
L _

Liebe werdende Mutter,

[ patientendaten: B

bei lhnen ist eine genetische Untersuchung des ungeborenen Kindes geplant (sog. Pranataldiagnostik).

Diese Informationen dienen zur Vorbereitung fiir das Aufklarungsgespréch mit der Arztin/dem Arzt (im Weiteren Arzt). Im Gesprach
wird lhnen lhr Arzt die Vor- und Nachteile der geplanten Untersuchungen gegeniber Alternativmethoden erldutern und Sie Gber
madgliche Folgen aufklaren. AnschlieBend kénnen Sie Ihre Einwilligung in die vorgeschlagene genetische Untersuchung erteilen.
Nach dem Gesprach erhalten Sie eine Kopie des ausgefiillten und unterzeichneten Bogens.

GRUNDE FUR DIE UNTERSUCHUNG

Genetische Untersuchungen vor der Geburt sind an bestimmte
Regeln gebunden, welche im sogenannten Gendiagnostikgesetz
(GenDG) festgehalten sind.

Eine genetische Untersuchung zielt darauf ab, krankheitsverur-
sachende Genverdanderungen des Kindes schon vor der Geburt
zu bestimmen und dadurch mégliche Risiken friihzeitig erkennen
und beurteilen zu kénnen. Maglich ist es, bestimmte Erbkrank-
heiten, Stoffwechselstérungen oder Anderungen in den Chromo-
somen (z. B. Trisomie 21 (Down-Syndrom)) nachzuweisen. Nach
dem Gendiagnostikgesetz sind Untersuchung auf Erbkrankheiten,
welche nach jetzigem Wissensstand erst nach dem 18. Lebensjahr
auftreten, nicht erlaubt.

Eine genetische Untersuchung in der Schwangerschaft ist in be-
stimmten Fallen sinnvoll bzw. wird empfohlen. Dies ist dann der
Fall, wenn andere Voruntersuchungen (z. B. Ultraschall) Hinweise
auf eine magliche Erkrankung geben, wenn bereits ein Kind in der
Familie eine erbliche Krankheit hat, bei einem Alter der Mutter
ab 35 Jahren oder wenn bei anderen Familienmitgliedern erbliche
Erkrankungen oder Chromosomenveranderungen vorliegen. Die
Untersuchung kann auch nur auf Wunsch der Eltern erfolgen,
z. B. bei groBer Angst vor Missbildungen. Allerdings sollten hier
die méglichen Risiken der Untersuchung besonders gegentiber
dem Nutzen abgewogen werden.

GENETISCHE BERATUNG

Laut dem Gendiagnostikgesetz muss vor einer genetischen Unter-
suchung eine Beratung durch eine qualifizierte Person erfolgen.
Hierbei wird die Schwangere tber die Méglichkeiten einer gene-
tischen Untersuchung und die Konsequenzen einer Entscheidung
flir oder gegen die Untersuchung informiert. Im Gesprach werden
Fragen nach medizinischen (Art und Schweregrad mdglicher
Krankheiten des Kindes und Therapiemdglichkeiten), psychischen
(mogliche Folgen des Untersuchungsergebnisses fiir die Mutter)
und sozialen Kriterien erértert. Die Beratung soll der werdenden
Mutter helfen, sich der Tragweite der Untersuchung und deren
Ergebnisse bewusst zu werden und eine Hilfestellung bei der

Entscheidung iiber Fortsetzung oder Abbruch der Schwanger-
schaft bieten.

Liegen die Ergebnisse der genetischen Untersuchung vor, erfolgt
eine weitere Beratung. Zudem steht der Schwangeren eine Bera-
tung nach § 2 des Schwangerschaftskonfliktgesetzes (SchKG) zu.

MOGLICHE UNTERSUCHUNGSARTEN

Bei einer genetischen Untersuchung wird zwischen nicht-inva-
siven - d. h. nur auBerhalb des Kérpers vorgenommenen - und
invasiven Methoden unterschieden. Nicht-invasive Methoden
gehen dabei nicht mit einem unmittelbaren Risiko fir den Embryo
einher (Ultraschall oder Blutuntersuchung der Mutter). Ihr Arzt
bespricht mit Ihnen die moglichen Verfahren und deren Vor- und
Nachteile wie Sicherheit, Genauigkeit und Risiken.

Nicht-invasive Methoden:

Hierzu zahlen z. B. bestimmte Ultraschalluntersuchungen. Bei
der sogenannten Nackentransparenzmessung wird die Na-
ckenfalte des Kindes vermessen. Eine verdickte Nackenfalte
kann Hinweise auf eine Trisomie (insbesondere Trisomie 21 und
18) oder eine fetale Erkrankung (z. B. Herzfehler) geben. Diese
Untersuchung kann mit der Bestimmung spezieller Hormonwerte
(freies beta-HCG, PAPP-A) kombiniert werden, um die Aussa-
gekraft der Untersuchung zu erhéhen (Ersttrimesterscreening).
Durch spezielle Rechenmodelle wird aus den Untersuchungs-
ergebnissen dann die Wahrscheinlichkeit fir eine Erkrankung/
genetische Veranderung berechnet. Ein direkter Nachweis einer
Verdnderung ist hiermit nicht maglich.

Mit Hilfe von Feinultraschall-Untersuchungen kénnen még-
liche Entwicklungsstérungen oder korperliche Besonderheiten
beim Kind festgestellt werden.

Bei einer Untersuchung des miitterlichen Blutes kann seit
einiger Zeit auch die DNA (Erbgut) des Embryos herausgefiltert
werden. Diese kann dann auf chromosomale Veranderungen
(Trisomie 21, 18 und 13) untersucht werden (sog. nichtinvasiver
Pranataltest, NIPT). Die Genauigkeit dieser Untersuchung ist
sehr hoch. So liegt z. B. die Erkennungsrate (Sensitivitat) fir eine
Trisomie 21 bei iiber 99 %, jedoch kénnen auch falsch positive
Ergebnisse bei bis zu 1 % der Untersuchungen auftreten.
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(Falls bestimmte Antworten vorausgewabhlt sind, korrigieren Sie diese bitte, wenn sich bei lhnen etwas geandert hat.)

. Patient:

Invasive Methoden:

Hierbei werden Zellproben direkt entweder aus der embryonalen
Gewebehitille (Chorionzottenbiopsie) oder aus dem Fruchtwasser
(Amniozentese) gewonnen und auf genetische und chromosmale
Veranderungen Uberpriift. Falls eine derartige Untersuchung bei
Ihnen vorgesehen ist, wird Sie Ihr Arzt Giber Ablauf und mogliche
Risiken gesondert aufklaren.

ALTERNATIV-VERFAHREN

Im Gesprach wird Ihnen Ihr Arzt die unterschiedlichen Methoden
zur genetischen Untersuchung erldutern und anhand lhrer spe-
Ziellen Situation die am besten geeignete Methode auswahlen.

ERFOLGSAUSSICHTEN

Durch den nicht-invasiven Pranataltest (NIPT) kénnen genetische
Veranderungen wie die Trisomie 21, 18 und 13 mit einer hohen
Sicherheit ausgeschlossen oder nachgewiesen werden. Bei po-
sitivem Ergebnis, d. h. Nachweis einer genetischen Auffalligkeit,
sollte dies mit invasiven Verfahren (z. B. Amniozentese) bestatigt
werden. Risiken und Nutzen sollten jedoch gerade vor invasiven
Verfahren sorgfaltig abgewogen werden.

Wenn bei lhnen oder in lhrer Familie bekannte, krankheitsver-
ursachende Genverdnderungen vorliegen, kann durch invasive
Untersuchungsverfahren nachgewiesen werden, ob Ihr Kind
erkrankt ist oder Anlagetrager dieser Erkrankung ist.

Da in allen Fallen der genetischen Untersuchung nur nach einigen
ausgewahlten Gen- oder Chromosomenveranderungen gesucht
wird, stellt die genetische Untersuchung keine Garantie fir ein
gesundes Kind dar. In einigen Fallen kann es auch passieren, dass
eine krankhafte Verdnderung nicht nachgewiesen wird oder dass
aufgrund unklarer Ergebnisse weitere Untersuchungen nétig sind.

Es kénnen manchmal auch Veranderungen nachgewiesen wer-
den, obwohl das Kind gesund ist (falsch positives Ergebnis).

Enthalt die Probe bei der Untersuchung des miitterlichen Blutes
zu wenig kindliche DNA, kann die Auswertung schwierig bis
unméglich sein.

Bei einer Feinultraschall-Untersuchung kénnen trotz groBter
Sorgfalt nicht immer alle Verdnderungen erfasst werden. Vor
allem kleine Veranderungen sind in der Regel schwer oder nicht
zu sehen.

NACH DER GENETISCHEN UNTERSUCHUNG

Die Untersuchungsergebnisse dirfen allein der Schwangeren
oder von ihr autorisierten Personen mitgeteilt werden. Eine er-
teilte Einwilligung in eine genetische Untersuchung kann jederzeit
widerrufen werden (Widerrufsrecht). Proben und eventuell
schon vorliegende Untersuchungsergebnisse werden dann ver-
nichtet. Auch kann die Schwangere jederzeit festlegen, iiber
welche Ergebnisse sie nicht infomiert werden mochte (Recht
auf Nichtwissen).

Laut Gendiagnostikgesetz missen die Ergebnisse 10 Jahre auf-
bewahrt und danach vernichtet werden. Wenn durch die Ver-
nichtung der Daten schutzwiirdige Interessen beriihrt werden
oder wenn die Schwangere es wiinscht, werden die Daten langer
aufbewahrt oder kénnen, falls noch keine Ergebnisse vorliegen,
auch friiher vernichtet werden.

Findet sich bei der Untersuchung ein Hinweis auf eine Erkran-
kung, die auch andere Familienmitglieder betreffen kdnnte, wird
der Arzt empfehlen, dass auch diese eine Beratung in Anspruch
nehmen.

Fragen zu bisherigen Schwangerschaften und Erbkrankheiten

Bitte beantworten Sie vor dem Aufklarungsgesprach die folgenden Fragen gewissenhaft und kreuzen Sie Zutreffendes an. Es
ist selbstverstandlich, dass Ihre Angaben vertraulich behandelt werden.

Gab es wahrend dieser

Schwangerschaft Besonderheiten? [lja [Jnein

Hatten Sie schon eine oder mehrere

Geburten? [lja [Jnein
Wenn ja, wann?

Hatten Sie schon einmal

eine Fehlgeburt? [Jja [nein
Wenn ja, wie oft?

Wenn ja, hatten Sie eine stationdre Aufnahme? [ lja [Inein

I | ;cn2:1602 03 MP2 0

Gibt es in lhrer Familie

bereits Erbkrankheiten? [lja [Jnein
Wenn ja, welche?

Gibt es in der Familie des Kindsvaters

Erbkrankheiten? [Jja [nein
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. Patient:

Arztl. Dokumentation zum Aufklarungsgesprich
Wird vom Arzt ausgefiillt

Uber folgende Themen (z. B. Art, Tragweite und magliche Folgen
des Untersuchungsergebnisses, Erfolgsaussichten) habe ich die
Patientin im Gesprach naher aufgeklart:

Folgende Untersuchung ist geplant:

(] Nackentransparenzmessung mit und ohne Blutuntersuchung
L] Feinultraschall

LI Nicht-invasiver Pranataltest (NIPT)

Nach gesonderter Aufklarung

L] Amniozentese (Fruchtwasseruntersuchung)

(] Chorionzottenbiopsie

(] Nabelschnurpunktion (Chordozentese)

[ ] Sonstiges:

Zweck und Umfang der Untersuchung:

Fahigkeit der eigenstandigen Einwilligung:
LI Die Patientin besitzt die Fahigkeit, eine eigenstandige Ent-

scheidung Uber die Untersuchung zu treffen und ihre Einwil-
ligung zu erteilen.

L] Die Patientin wird von einem Betreuer mit einer Betreuungs-
urkunde bzw. die Minderjahrige von ihren Eltern/einem Eltern-
teil oder einem Vormund vertreten. Diese sind in der Lage,
eine Entscheidung im Sinne der Patientin/der Minderjahrigen
zu treffen.

Ort, Datum, Uhrzeit

Unterschrift der Arztin / des Arztes

I | ;cn2:1602 03 MP2 0

Ablehnung der Patientin

Frau/Herr Dr. hat mich umfassend tber
Ablauf und Folgen einer genetischen Untersuchung und Gber die
sich aus meiner Ablehnung méglicherweise ergebenden Nachteile
flir mein Kind und mich aufgeklart. Ich habe die diesbeziigliche
Aufklarung verstanden und lehne die Untersuchung ab.

Ort, Datum, Uhrzeit

Unterschrift Patientin / Eltern*/ Betreuer / Vormund / ggf. des Zeugen

Erklarung und Einwilligung der Patientin

Bitte kreuzen Sie die zutreffenden Kastchen an und bestatigen
Sie Ihre Erklarung anschlieBend mit Ihrer Unterschrift:

Ich bestatige hiermit, dass ich alle Bestandteile der
Patientenaufklarung verstanden habe. Diesen Auf-
klarungsbogen (3 Seiten) habe ich vollstandig gelesen. Im
Aufklarungsgesprach mit Frau/Herrn Dr.
wurde ich dber die genetischen Untersuchung und deren még-
lichen Folgen in meinem speziellen Fall umfassend informiert.

Ich wurde auch darlber informiert, dass nach Vorliegen des
Untersuchungsergebnisses ein weiteres Beratungsgesprach
stattfindet.

Ich versichere, dass ich keine weiteren Fragen habe und

keine zusatzliche Bedenkzeit bendtige. Ich stimme der
gentischen Untersuchung zu.

Das Ergebnis der Untersuchung

LI darf nur mir mitgeteilt werden

(I darf Arzten zur Weiterbehandlung mitgeteilt werden
[ darf folgenden Personen mitgeteilt werden:

Die entnommene Probe
L darf nicht weiterverwendet werden
] darf zu Forschungszwecken weiterverwendet werden

U] darf fiir die Uberpriifung der Untersuchungsergebnisse auf-
bewahrt werden

(I darf fur zukiinftige Diagnosemdglichkeiten aufbewahrt wer-
den

Uber folgende Ergebnisse mochte ich nicht informiert werden

(z. B. Geschlecht):

LI Ich bin damit einverstanden, dass meine Kopie dieses Auf-
kldarungsbogens an folgende E-Mail-Adresse gesendet wird:

E-Mail-Adresse

Ort, Datum, Uhrzeit

Unterschrift Patientin / Eltern*/ Betreuer / Vormund

KOPi93 [erhalten
D verzichtet

Unterschrift Patientin / Eltern / Betreuer / Vormund
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*Unterschreibt nur ein Elternteil, so erklart dieser mit seiner Unterschrift, dass ihm das Sor-
gerecht alleine zusteht oder er im Einversténdnis mit dem abwesenden Elternteil handelt.
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