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Sehr geehrte Schwangere,

dieser Aufklirungsbogen dient der Vorbereitung des Aufkli-
rungsgesprichs. Bitte lesen Ste thn vor dem Gesprich aufmerk-
sam durch und fillen Sie den Fragebogen gewissenhaft aus,

Warum soll die Untersuchung stattfinden?

Vorgeburtliche genetische Untersuchungen kénnen Thnen
als Zusatzuntersuchungen wdhrend der Schwangerschaft
angeboten werden, sofern Sie zu einer Risikogruppe geht-
ren {2.B. als Schwangere das 35. Lebensjahr vollendet, be-
reits ein Kind mit einer Erbkrankheit geboren haben oder
ein Elternteil des Kindes eine Erbkrankheit hat}, Routineun-
tersuchungen in der Schwangerschaft auffillig waren oder
auf Ihren ausdriicklichen Wunsch auch ohne besondere Ri-
sikofaktoren.

Was ist eine vorgeburtliche genetische
Untersuchung?

Sie wiinschen fur Ihr noch ungeborenes Kind eine geneti-
sche Untersuchung, fiir die seit 2010 das Gendiagnostikge-
setz {GenDG) und seit 2012 die Richtlinie der Gendiagnos-
tikkommission gelten. Sie haben das Recht, zu enischeiden,
ob und welche Auskiinfre Sie tiber die genetischen Eigen-
schaften des Kindes erhalten mdchten und an wen diese Er-
gebnisse weitergegeben werden diirfen. Deshalb verlang:
das Gesetz, dass eine Arztin/ein Arzt {im Folgenden immer
AIZr genannt} Sie in einem persénlichen Gesprich Gber We-
sen, Bedeutung, Tragweite und Aussagekraft der geplanien
Untersuchung kiar und verstdndlich informiert,

Unter einer genetischen Untersuchung im Sinne des GenDC
versteht man die Analyse (Zah! und Struktur der Chiromoso-
men, molekulare Struktur der Erbinformation oder Untersu-
chung der Genprodukte} und/oder die vorgeburtliche Risi-
koabkldrung zur Feststellung genetischer Eigenschafien Ih-
res Kindes einschiieflich der Beurteilung der jewsiligen Er-
gebnisse,
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Vorgeburtliche genetische Untersuchung

information der Patientin nach dem
Gendiagnostikgesetz (GenDG)

Die wichtigsten vorgeburtlichen Untersuchungen sind die
MNackentransparenzmessung mittels Ultraschall, meist in
Kombination mit siner Blutuntersuchung, die Blutuntersu-
chung der Schwangeren, die Fehlbildungsultraschallunter-
suchung, die Fruchiwasseruntersuchung und die Gewebe-
probe der frithen Plazenta bzw. der Nabelschnur.

Yorgeburtliche Untersuchungen sind nur zu medizinischen
Zwecken und nur dann erlaubt, wenn genetische Eigen-
schaften des Kindes, die seine Gesundheit wihrend der
Schwangerschaft oder nach der Geburt beeintrichtigen, er-
mitteit werden sollen, oder um das Risiko fur das Vorliegen
solcher Eigenschaften zu bestimmen. Eine entsprechende
Untersuchung darf auch stattfinden, wenn eine medika-
mentose Behandlung des Kindes vorgesehen ist, bei der be-
stimmte genetische Eigenschaften von Bedeutung sind.

Genetische Eigenschaften fir eine Erkrankung, die in der
Rege] erst nach Vollendung des 18, Lebensjahres ausbricht,
¢lrfen nicht untersucht werden, Wenn das Geschlecht des
Kindes anldsslich einer vorgeburtlichen Untersuchung be-
kannt wird, kann es Thnen - wenn 5ie dies méchten - nach
Ablauf der 12, Schwangerschaftswoche nach der Empfing-
nis {im Allgemeinen 14 Wochen nach Beginn der letzten Re-
gelblutung) bekannt gegeben werden.

Risikoabkldrung fiir Chromosomenstérungen

Zur Kldrung des Risikos einer Chromosomenstdrung {z.B.
Trisomie 21/Downsyndrom) kinnen frithe detaillierte Ui-
traschalluntersuchungen {ggf, inkl. Messung der Nackendi-
cke und anderer Marker, Fehibildungsultraschall) beitragen.
Das miurterliche Blut enthdlt auch Erbanlagen des Kindes
und kann darauf mit nichtinvasiven Pranataltests (NIPT} un-
tersucht werden. Diese Tests sind derzeit insbesondere fiir
die Trisomie der Chromosomen 13, 18 und 21 verfigbar.
Uber die Einzelheiten, Genauigkeiten, ggf vorhandene Al-
ternativen und mbgliche gesundheitliche Komplikationen
der Untersuchung wird 5ie Ihr behandelnder Arzt gesondert
informieren.
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Aufkldrung vor pranatalen genetischen Untersuchungen

Zur Risikoabkldarung gibt es folgende Untersuchungen:
*  Erstirimesterscreening
*  Fehlbildungsultraschall

*  Blutuntersuchung der 5Schwangeren zur Untersuchung
der Erbanlagen des Kindes (nichtinvasiver Pranataitest}

Bestimmung der Erbanlagen des Kindes

Soll eine Chromosomenstrung definitiv ausgeschlossen
oder bestdrigt werden, miissen die Erbanlagen des Kindes
direkr untersucht werden. Dazu wird eine Zeliprobe bent-
tigt, deren Gewinnung allerdings eigene gesundheitliche Ri-
siken fiir Mutter und Kind birgt. Ein direkter Eingrifl kann
auch noch nach erfolgrer Risikoabschidrzung stattfinden und
wird Ihnen auch empfohlen, falls Ihr persénliches Risiko als
erhoht eingestuft wird oder ein Verdacht auf eine Trisomie
besreht,

Eine Zellprobe fiir eine direkte genetische Analyse kann
durch folgende Eingriffe gewonnen werden:

«  Chorionzottenbiopsie {Gewebeprobe der frithen Plazenta)
«  Fruchtwasserentnahme {Amniozentese}

«  Nabelschnurpunktion {Cordozentese)

Das Vorgehen bei der Probeneninahme und deren spezielle
gesundheitliche Risiken fir Mutter und Kind sind nicht Ge-
genstand dieses Aufkldrungsbogens. Falls ein solcher Ein-
griff bei Thnen vorgesehen ist, werden Sie {iber dessen ge-
nauen Ablauf und die méglichen Risiken von [hrem behan-
deinden Arzt gesondert informiert,

Anhand der Probe kann eine sog. Chromosomenkarte ange-
legt werden, mit deren Hilfe man im Mikroskop Anzah! und
Aussehen von Chromosomen beurteilen und 2.B. eine Triso-
mie 21 {Downsyndrom) feststellen bzw. ausschliefen kann.
Bei der Uberprifung der Chromosomenkarte konnen auch
unerwartete genetische Eigenschaften und Nebenbefunde
offenkundig werden. AuRerdem wird hiermit das Ge-
schlecht des Kindes festgestellr.

Viele Erbkrankheiten gehen nicht mit einer Stérung der
Chromosomenanzahl/-struktur einher und kbnnen deshalb
mit einer Chromosomenanalyse nicht erfasst werden. Be-
steht ein konkreter Verdacht auf eine bestimmite Erbkrank-
heit, kann eine molekulare Analyse der Struktur des Erbma-
terials {z.B. DNA-Sequenzanalyse’ oder auch die Analyse der
Genprodukte notwendig werden. Falls bei Ihnen diese indi-
viduelle Untersuchung in Betracht kommit, wird Ihr Arzt Sie
tber deren Zweck, Umfang und Aussagekraft aufkiiren und
den wesentlichen Inhalt des Gesprachs dokumentieren.

Bitte fragen Sie im Aufkldrungsgesprich nach allem, was Ih-

ger Befund ist angesichrs der Vielzahl maglicher genetischer
und weiterer, nicht auf genetischen Verinderungen beste-
hender Erkrankungen keine Garantie filr ein gesundes Kind.
Bitze bedenken Sie auRerdem vor der Entscheidung zu einer
genetischen Untersuchung, dass es fiir die meisten Erb-
krankheiten derzeit keine Hellungsméiglichkeiten gibt. Nur
in seltenen Fillen kOnnen die Auswirkungen der Erbkrank-
heit gemildert werden {z.B. bei Blutgruppenunvertraglich-
keit zwischen Mutter und Kind).

Was ist eine genetische Beratung?

Bei der genetischen Beratung sind medizinische {2.B. Krank-
heimsbilder, Erbkrankheiten in der Verwandrschaft, Behand-
lungsmdoglichkeiten), psychische (z.B. seelische Belastung
bei auffdlligem Befund} und soziale Fragen (z.B. Lebensge-
staltung mirt einem an einer Erbkrankheit leidenden Kind)
vor der genetischen Untersuchung zu erfirtern. Auch sonsti-
ge Untersuchungsergebnisse sowie Mdglichkeiten zur Un-
terstlitzung bei physischien und psychischen Belastungen
sind Gegenstand der Beratung.

Es gehr bei der Beratung also darum, Thre individuelle Situa-
tion zu Dbeleuchten, ohne Entscheidungen vorwegzuneh-
men. Die Beratung soll Ihnen helfen, sich nach einer ange-
messenen Bedenkzeit eigenstindig flir oder gegen die Un-
tersuchung auszusprechen bzw. fur oder gegen die Mittei-
lung der Untersuchungsergebnisse zu entscheiden.

Sobaid das Untersuchungsergebnis vorliegt, hat eine weite-
re Beratung stattzufinden, in der Thnen die Ergebnisse er-
ldutert werden, Gegebenenfalls kann dazu mit Threr Zustim-
mung eine weitere fachlich geeignete Person bzw. eine Per-
son ihres Vertrauens hinzugezogen werden,

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

Wenn aufgrund der vermuteten oder bereits diagnostizier-
teny Erkrankung oder gesundheitlichen Stérung anzuneh-
men ist, dass auch Blutsverwandte von der Erkrankung be-
troffen sein konnen und es Therapie- oder VorbeugemaR-
nahmen gibt, wird Thnen empfohlen, auch diesen Verwand-
ten eine genetische Beratung vorzuschlagen.

Sie haben auBerdem Anspruch auf eine psychosoziale Bera-
tung nach §% 2, 2a des Schwangerschaftskonflikigesetzes
(SchKG). Ihr behandelnder Arzt wird Thnen mitteilen, wel-
che Beratungsstelle fiir Sie zustdndig ist.

Recht auf Widerruf und Nichtwissen

Sie kénnen eine bereits erteilte Einwilligung in eine geneti-
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sche Unrtersuchung jederzeit dem Arzt gegeniiber miindlich
oder schrifilich widerrufen. Falls ein Labor schon mit der
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Aussagekraft und Grenzen der Untersuchung

Trotz des inzwischen sehr hohen Standards der Genanalyse
ist ein absolut sicheres Ergebnis nicht moglich. Ein falsch
positives Ergebnis (auffalliger Befund trotz gesunder Erban-
lagen} oder ein falsch negatives Ergebnis {unauffailiger Be-
fund trotz krankhafter Erbanlagen’ sind méglich. Es besteht
auch die Moglichkeit, dass die Unrersuchung kein eindeuti-
ges Ergebnis liefert. Unsicherheiten kdnnen z.B. entstehen,
weil die kindlichen Zellen sich nicht ausreichend vermeh-
ren oder die Proben aus gemischien Zellen von Mutter und
Kind bestehen. Fiir diesen Fall besteht unter Umstinden die
Mdbglichkeit, die Untersuchung zu wiederholen.

Wit einer genetischen Untersuchung kinnen niemals alle
moglichen Erbkrankheiten erkannt werden. Ein unauffilli-

Analyse lhrer Proben beauftragt ist, wird dieser Auftrag un-
verziglich zurlickgezogen. Auch ein schon vorhandenes Er-
gebnis wird Ihnen nicht mehr mitgeteilt, sondern vernichter.
Sie haben auferdem das Recht, das Untersuchungsergebnis
oder Teile davon (z.B. unerwartete genetische Eigenschaften
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 schriftliche
Einwilligung gegeniiber dem behandelnden Arzt vorliegt,
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Sobald Ihre Probe fiir den oben angegebenen Zweck nicht
mehr benditigt wird oder sofern die Einwilligung zur Unter-
suchung widerrufen wurde, muss die Probe unverzigiich
vernichtet werden. Eine darliber hinausgehende Verwen-
dung {z.B. fiir spitere Untersuchungen oder Forschungs-
zwecke) ist nur erlaubt, wenn Sie dariiber informiert wur-
den und sich ausdriicklich und schriftlich einverstanden er-
kldren.

Uber das Ergebnis werden ausschlieRlich Sie perséniich
und/oder Ihr gesetzlicher Vertreter informiert, in der Regel
von dem Arzt, der die genertische Beratung durchgefiihit
hat, oder von dem Arzt, der die Untersuchung vorgenom-
men hat. Weitere Personen diirfen nur dann Auskunit tber
das Ergebnis erhalten, wenn Sie hierzu Ihre ausdrickliche
und schriftliche Einwilligung erteilen. Falls Ihr Arzt schon
jetzt absehen kann, dass weitere Personen tiber thre Befun-
de in Kenninis gesetzt werden sollten (z.B. weiterbehan-
delnde Arzie), wird er Sie im Aufklirungsgesprich infor-
reren und um Ihre schriftliche Zustimmung bitten,

Die Ergebnisse der Untersuchung muss der Arzt 10 Jahre lang
in Ihren Untersuchungsunterfagen aufbewahren. Nach Ablauf
dieser Frist nder wenn Sie fhre Einwilligung widerrufen oder
sich gegen eine Kenntnisnahme entscheiden, muss der Arzt
die Ergebnisse der Untersuchung unverziiglich vernichten
Wenn Sie eine lingere Aufbewahrungszeit wiinschen, miiss-
ten Sie dies Ihrem Arzt schriftlich miteilen. In diesem Fall
oder wenn Grund zu der Annahime besteht, dass mit der Ver-
nichtung der Daten schutzwiirdige Interessen der betroife-
nen Person beeintrdchiigt werden, muss der Arzt die Daten
sperren und darf sie nicht vernichten.

Wichtige Fragen

Alrer: Jahre « Grige: cm « Gewicht kg
n=neinfi=ia
1. Gibt oder gab es in Ihrer Familie {nur Blutsver- [n 0]
wandie) Erkrankungen oder Anzeichen einer
Erkrankung {z.B. Krebs, Stoffwechselleiden [z.B.
Diabetes, Gicht], Herz-/Kreislauf-Erkrankungen
[z.B. Herzinfarkr, Schiaganfalllp?

Wenn ja, welche?

2. Waren Sie schon einmatl schwanger? On O}

Wenn ja, gab es Besonderheiten {z.B. Gelb- On i}
sucht, Juckreiz, Ausschlag, Prieklampsie’?

Wenn ja, welche?

3. Haben Sie schon einmal entbunden? On O

Wenn ja, wann?

Wenn ja, traten wihrend oder nach der Geburt TUn T
Komplikationen auf wie z.B. verstdrkre Blu-
tungen, Nachblutungen, Notkaiserschnitt?

4. Hatten Ste schon einmal eine Fehlgeburt? On O}

5. Mochten Sie, dass das Untersuchungsergebnis Tn T
auch weiterbehandelnden Arzten oder ande-
ren Personen {z.B. Ihrem Lebenspariner, Bluts-
verwandre mitgeteilt wird?

Wenn ja, welchen Personen soll das Ergebnis der Unter-
suchung mitgeteilt werden? Bitte geben 5ig die voli-
standigen Mamen an:

6. Weitere Verwendung der Genprobe (sofern On [0
vom Arzt vorgesehen): Sind 5ie einverstan-
den, dass Ihre Genprobe/die Genprobe lhres
Kindes fir spdtere Untersuchungen aufbe-
wahrt und nicht vernichtet wird?

rmrr

7. 5ind Sie einverstanden, dass lhre Genprobe/die On O}
GCenprobe Ihres Kindes zu Forschungszwecken
in verschiiisselter {pseudonymisierter) Form
genutzt wird?

8. Verlingerte Aufbewahrungsfrist: Der Gesetz- On O
geber schreibt vor, dass die Ergebnisse lhrer
genetischen Untersuchungen und Analysen
nach 10 jahren vollstdndig vernichtet werden
missen. Diese Informationen kdnnen jedoch
auch danach noch fir Sie oder thre Angehori-
gen (2.B. fir Ihre Kinder) von groRer Bedeu-
tung sein. Auf Ihr schriftliches Verlangen diir-
fen wir diese Ergebnisse auch Gber die gesetz-
tiche Aufbewahrungsfrist von 10 Jahren hinaus
aufbewahren. Wir bitten um lhre Entschei-
dung: Sind Sie einverstanden mit der verldn-
gerten Aufbewahrungsfrist bis zu 30 Jahren?

[£o]

. Mbchren Sie das Geschlecht des Kindes erfah- On O]
ren, falls es bei dieser Untersuchung bekannt
wird?

10. Recht auf Nichtwissen: dMdchten Sie mdgliche On O}
Nebenbefunde, die sich bei der genetischen
Untersuchung flir Sie ergeben und die eine
mogliche Behandlungskonsequenz fir Sie ha-
ben, erfahren?

Wenn nein, welche miéchien Sie nicht erfahren?

11. Verzicht auf die genetische Beratung nach On O}
der Untersuchung: Mochten Sie nach einge-
hender Information und Aushidndigung einer
schrifdichen Information tber die Inhalte ei-
ner genetischen Beratung auf die genetische
Beratung nach der Untersuchung verzichten?

Arztanmerkungen zum Aufklirungsgesprdch

{z.B. Wesen, Bedeutung, Tragweite und Aussagelraft der geplanten
Untersuchung, Wesen und Inhalt der genetischen Beratung, gesetz-
liche Vertretung, Betreuungsfall, Beveliméchtigter, nachtriglicher
Widerruf der Einwilligung, Gesprachsdauer)
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Zur Risikoabkldrung ist bei Ihnen vergesehen:

Ersttrimesterscreening

[

Fehlbildungsultraschall

[

Blutuntersuchung der Schwangeren zur Untersuchung
der Erbanlagen des Kindes

O Nichtinvasiver Pranataltest

Blutuntersuchung der Schwangeren bei V.a.
fetomaternaler Inkompatibilitat

Fine Zellprobe fiir eine direkte genetische Analyse soll
durch folgenden Eingriff gewonnen werden:

X Weitere

O Fruchtwasserentnahme {Amniozentese]

T Chorionzottenbiopsie (Gewebeprabe der frithen Plazenta)
T Nabelschnurpunktion {Cordozentese}

X weitere fetale DNA aus miitterlichem Blut

Anhand der Zellprobe Ihres Kindes ist folgende Laborunter-
suchung vorgesehen:

T Chromosomenanalyse
T DNA-Sequenzanalyse

O Analyse der Genprodukte

X weitere Nachweis von fetalen Genen/Gensequenzen

Weitere oder individuelie Informationen kinnen hier do-
kumentiert werden:

+  Zweck der geplanten genetischen Untersuchung

Untersuchung.bei fetomaternaler Inkompatibilitat
von Blutgruppenmerkalen der roten Blutkérperchen
(Erythrozyten) oder Blitplattchen (Thrombozyten)

=B Uatersachu;ﬁg auf Trisomie 21
«  Umfang der Untersuchung

Genanalyse mittels Next-Generation- Sequencing. ..
(NGS)

z.B. Genanalyse bei spezifischem Erkrankungsverdachf

»  Aussagekraft und erzielbare Ergebnisse

Bei ausreichendem Gehalt fetaler DNA ist das

betroffene Merkmal beim Feten detektierbar.

Genvarianten/Expressionsvarianten kénnen die

Aussagekraft beeinflussen und zu falsch-negativen

oder positiven Ergebnissen fuhren.

z.B. Einschitzung des Risikos einer Chromosomensibrung
Die genetische Beratung

T fand im Rahmen dieser Aufkidrung {unter HinzZuzie-
hung von Dr. ) sfatg,

Es wurde speziell informiert iiber:

O wurde/wird am
durch Dr.
durchgefiihrt.

Untersuchungsaufirag an das Labor:

Name der Schwangeren

Geburtsdatum

Zweck der Untersuchung fetomaternale Inkompatibilitat
Zieldiagnostik Next-Generation-Sequencing

Vorgesehener Termin der Untersuchung

Nur im Fall einer Ablehnung

ich willige in die vorgeschlagene Untersuchung nicht
ein. Ich habe den Aufklarungsbogen gelesen, verstan-
den und wurde nachdricklich (iber die sich aus mei-
ner Ablehnung ergebenden moglichen Machteile (2.B.
Nichterkennen einer erblichen Erkrankung des Kin-
des) aufgekldrt

Ort, Datan, Uhrzeid

werdende Mutter

gof Teugin/Zeuge

ArztinfArz:

Uber die geplante genetische Untersuchung wurde ich
in einem Aufkldrungsgesprach mit

der Arztin/dem Arzt

ausflihrlich informiert. Alle mir wichtig erscheinenden
Fragen {iber Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft der
geplanten genetischen Untersuchung wurden voll-
stdndig und verstandlich beantworiet.

ich habe keine weiteren Fragen, fihle mich geniigend
informiert und willige hiermit nach angemessener
Bedenkzeit in die generische Analyse der gewonne-
nen Probe gin. Mit der Weiterleitung meiner Einwilli-
gung an das Labor und gegebenenfalls an ein weiter-
fihrendes Speziallabor bin ich einverstanden. Der
Vorgang der Probeneninahme selbst und die gesund-
heitlichen Risiken, die mir und meinem ungeborenen
Kind dabei entstelien kénnen, sind Teil einer geson-
derten Information und nicht Gegenstand dieser Ein-
willigung,

Ort, Datum, Uhrzeit

werdende Mutter

ArztinjArzt
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