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(Wird intern ausgefillt)

Eingangsdatum:
Visum: DNA-Fallnummer:

ANMELDEFORMULAR FUR DNA-UNTERSUCHUNGEN (pri- und postnatal)

Benotigtes Material: 5 bis 10 ml EDTA-Blut

Personalien der zu untersuchenden Person (bitte in Blockschrift oder Patientenetikett aufkleben):

Name (inkl. Ledigname): Vorname:
Geburtsdatum: Geschlecht:
Strasse: PLZ, Ort:

Vater (Name, Vorname, Geburtsdatum, Heimatland):

Mutter (Name, Vorname, Geburtsdatum, Heimatland):

Einverstindniserklarung der zu untersuchenden Person (bei Unmiindigen des gesetzlichen Vertreters) auf der Formularriickseite
einholen. Bei Minderjdhrigen ohne klinische Hinweise auf eine Krankheit werden keine Mutationsabklarungen durchgefiihrt. Die
prasymptomatische Untersuchung einer Mutationstragerschaft ist der individuellen Entscheidung volljahriger Personen vorbehalten.

DNA-Untersuchung auf (Krankheit oder Gen -> siehe auch Stammbaum der Familie:
Seite 3 dieses Anmeldeformulars):

Die zu untersuchende Person ist (Zutreffendes bitte ankreuzen):
[ Klinisch auffallig, manifest krank

[ Klinisch unauffallig

[0 gesundes Familienmitglied

Bemerkungen / Anamnese:
(Zum Beispiel: gehort Person zu einer uns bekannten Familie, Verwandtschaftsgrad zu Indexpatient, Name des genetischen Beraters,
klinische Befunde, vorgangige Abklarungen, personliche und familiare Anamnese)

Rechnungsstellung an: [ Patient (immer an Patientin oder Patient, falls nicht anders vereinbart!)
(bitte immer angeben) O

Anmeldender Arzt/Klinik (bitte komplett ausfiillen/Klinik- oder Praxisstempel):

Name: Vorname:

Klinik / Spezialisierung: Telefon / Email:

Strasse: Datum der Materialentnahme:

PLZ, Ort: Art des Materials: [0 EDTA-Blut

[J anderes Material:

Unterschrift des die Untersuchung veranlassenden Arztes: (ohne diese Unterschrift
dirfen keine genetischen Untersuchungen durchgefiihrt werden, s. GUMG). Mit dieser
Unterschrift wird ebenfalls bestatigt, dass eine gesetzeskonforme Berechtigung zur
Auftragserteilung vorliegt.

Befundversand per Post [1 oder Email (HIN gesichert) (1 Emailadresse:

Berichtskopie an (z.B. OA, Hausarzt):

Seite 1/3 Bitte Seiten 2 & 3 beachten!
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Allgemeine Informationen

Blutproben: In der Regel werden 5-10 ml EDTA-Blut benétigt (Heparinblut eignet sich fir DNA-Untersuchungen schlecht!). Versand per A-Post oder
Express.

Rechnungsstellung: Falls nichts anderes angegeben, erfolgt die Rechnung an die Patientin oder den Patienten. Bei Untersuchungen, die mehr als CHF
1'000.- betragen oder nicht auf der Analysenliste stehen (herausgegeben vom Eidgendssischen Departement des Innern), bitten wir grundsatzlich vor der
Untersuchung um eine schriftiche Kostenlibernahmeerkldrung des Patienten bzw. der Krankenkasse. Genetische Abklarungen werden von der
Invalidenversicherung (IV) nur dann Gbernommen, wenn sie von dieser angeordnet wurden.

Erlauterungen zu den molekulargenetischen Untersuchungen (DNA-Diagnostik): Molekulargenetische Untersuchungen haben das Ziel, genetische
Veranderungen auszuschliessen oder zu identifizieren. Diese Untersuchungen werden immer gezielt im Hinblick auf eine diagnostische Fragestellung
durchgefiihrt. Sie zielen nicht auf den allgemeinen Ausschluss oder Nachweis aller nur denkbaren genetischen Veranderungen. Haufig wird die
Hochdurchsatzsequenzierung (HDS) oder auch ‘Exomsequenzierung’ angewendet. Bei der Analyse dieser Sequenzdaten werden nur die fir die
diagnostische Fragestellung relevanten Gene betrachtet und somit Nebenbefunde minimiert.

Bei Familienuntersuchungen kann es gegebenenfalls zur Infragestellung der angegebenen Verwandtschaftsverhaltnisse kommen. Dies teilen wir lhnen
nur mit, wenn es zur Erfiillung unseres Untersuchungsauftrages unvermeidbar ist.

Bitte beachten Sie die neuen gesetzlichen Bestimmungen fiir genetische Untersuchungen beim Menschen (giiltig ab 01.12.2022) und die
entsprechenden aktuellen Verordnungen.

Zustimmung: Wenn die zu untersuchende Person urteilsunfahig ist, so muss der gesetzliche Vertreter an ihrer Stelle die Zustimmung geben. Diese
Zustimmung kann jederzeit widerrufen werden (GUMG Artikel 5).

Recht auf Nichtwissen: Es besteht ein Recht auf Nichtwissen, d. h. jede Person hat das Recht, die Kenntnisnahme von Informationen tber das Erbgut
zu verweigern (GUMG Artikel 8).

Verbot bei pranatalen Untersuchungen: Prénatale Untersuchungen sind verboten, die darauf abzielen, Eigenschaften des Embryos zu ermitteln, die
dessen Gesundheit nicht direkt beeintrachtigen. Auch darf das Geschlecht des Embryos zu einem anderen Zweck als der Diagnose einer Krankheit nicht
ermittelt werden (GUMG Artikel 17).

Veranlassen genetischer Untersuchungen: Genetische Untersuchungen diirfen nur von Arztinnen und Arzten veranlasst werden, die zur selbsténdigen
Berufsausiibung oder zur Berufsausibung unter Aufsicht befugt sind. Prasymptomatische und pranatale genetische Untersuchungen dirfen nur von
Arztinnen und Arzten veranlasst werden, die (iber eine entsprechende Weiterbildung verfiigen oder die im Rahmen ihrer Weiterbildung unter Aufsicht von
Arztinnen und Arzten arbeiten, die entsprechend weitergebildet sind (GUMG Artikel 20). Diejenigen, die eine genetische Untersuchung veranlassen, haben
auch fir die genetische Beratung zu sorgen (GUMG Atrtikel 21).

Genetische Beratung: Prasymptomatische und praénatale genetische Untersuchungen sowie Untersuchungen zur Familienplanung vor und nach ihrer
Durchfiihrung missen von einer nicht-direktiven fachkundigen genetischen Beratung begleitet sein (GUMG Artikel 21 und 22).

Von der zu untersuchenden Person auszufiillen!

Einverstandniserklarung zur molekulargenetischen Untersuchung (DNA-Untersuchung):

Den vorausgehenden Text habe ich gelesen und zur Kenntnis genommen. [JJa [ONein (bitte ankreuzen)

Ich wiinsche die Durchfiihrung einer medizinisch-genetischen Diagnostik. [dJa [JNein

Zufallsbefunde: Sollte(n) die Analyse(n) Ergebnisse liefern, die nicht im Zusammenhang mit dem Untersuchungsauftrag stehen (sogenannte
Zufallsbefunde), wiinsche ich, wie folgt Uiber diese Ergebnisse informiert zu werden:

e Veranlagung fiir Erkrankungen, fiir die Vorsorge und/oder Behandlung bekannt sind [] Ja [] Nein
o Ubertragerstatus fiir rezessive Erkrankungen, welche bei den Nachkommen oder in der Verwandtschaft auftreten kénnten [] Ja [] Nein

Anderer Entscheid:

Falls Sie diese Fragen nicht beantworten, gehen wir davon aus, dass Sie NICHT Uber Zufallsbefunde orientiert werden méchten.

Einverstandniserklarung zur Verwendung von liberschiissigem Untersuchungsmaterial und der gewonnenen Daten:

Uberschiissiges Untersuchungsmaterial und die gewonnenen Daten und Befunde bewahren wir zum Zwecke der Nachpriifbarkeit unserer
Untersuchungsergebnisse mindestens 20 Jahre auf. Sie kénnen ausserdem eine wichtige Quelle fiir die interne Qualitatskontrolle sowie fiir Forschungs-
und Entwicklungsarbeit auf dem Gebiet der medizinisch-genetischen Diagnostik darstellen. Firr diese Zwecke kann das Untersuchungsmaterial in einer
Weise anonymisiert werden, dass eine nachtragliche Zuordnung zu einer Person ausgeschlossen ist.

Ich stimme zu, dass das Uiberschiissige Untersuchungsmaterial fiir wissenschaftliche Zwecke verwendet wird:
[0  Ja; das iiberschiissige Untersuchungsmaterial soll nicht anonymisiert werden.

[0  Ja; das iiberschiissige Untersuchungsmaterial muss aber dazu anonymisiert werden.

| Nein; keine Verwendung von Uberschiissigem Untersuchungsmaterial fiir wissenschaftliche Zwecke.

Ort, Datum:

NAME, Vorname (in Druckbuchstaben):

Unterschrift der zu untersuchenden Person (oder des gesetzlichen
Vertreters; nicht Unterschrift des anmeldenden Arztes):

Bestitigung des Arztes in Abwesenheit der zu untersuchenden Person:

Die Einwilligung der zu untersuchenden Person zur molekulargenetischen Untersuchung liegt mir vor.
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Molekulargenetische Untersuchungen bei den folgenden Krankheiten und Genen
(aktualisiert: 09.02.2024)

Bei der Einsendung von Blutproben (5 bis 10 ml EDTA-BIut) bitte ein vollstandig ausgefiilltes Anmeldeformular beilegen, das als PDF-Datei
auf unseren Internetseiten unter der Adresse www.medmolgen.uzh.ch/services/FormDNA_AMMG.pdf verfligbar ist. Genetische
Untersuchungen von mehr als 10 Genen kénnen nur durch FMH Medizinische Genetik verordnet werden. Informationen zu den Hauptgenen fir
die einzelnen Krankheiten finden Sie auf unserer Webseite.

Bitte beachten Sie auch Folgendes:

Die Dauer der Untersuchung betragt 1 Woche bis mehrere Monate. Pranatal-

diagnostik wird prioritar behandelt und dauert in der Regel nicht langer als 1-2

Wochen.

Zutreffendes bitte ankreuzen:

=

Spinocerebelléare Ataxien (SCA1, SCA2, SCA3, SCAGB, SCA7, SCA8, SCA17)*

Augenkrankheiten Gen(e)
Achromatopsie* <10 Gene

|| Bardet Biedl Syndrom (BBS)* > 20 Gene

] Chorioideremie, tapetoretinale Degeneration, Netzhaut-Aderhaut Dystrophie* CHM/REP-1/TCD

] Congenitale stationare Nachtblindheit, komplette und inkomplette Form (CSNB)* > 10 Gene

|| Erosive Vitreoretinopathie (Morbus Wagner, Morbus Stickler)* <10 Gene

|| Exsudative Vitreoretinopathie (EVR)* <10 Gene

|| Katarakt > 100 Gene

|| Leber’sche congenitale Amaurose (LCA)* > 20 Gene

|| Malattia leventinese EFEMP1

] Makuladystrophie* > 10 Gene

|| Morbus Best* BEST1, ELOVL4

| Morbus Coats* NDP

|| Morbus Stargardt (STGD), Fundus flavimaculatus*® ABCA4

|| Morbus Wagner, vitreoretinale Degeneration* CSPG2/VCAN/Versican

] Netzhautdystrophie, Netzhautdegeneration (dominant oder rezessiv) > 200 Gene

|| Norrie Krankheit, Norrie Disease (ND), Morbus Norrie, Norrie Syndrom* NDP

] Optikusatrophie > 20 Gene

|| Retinitis pigmentosa (RP), dominant oder rezessiv, autosomal oder X-chromosomal* > 100 Gene

] Stabchen-Zapfen Dystrophien* > 100 Gene

|| Usher Syndrom* > 10 Gene

] Zapfen-Stabchen Dystrophien* > 30 Gene
Neurologische und neuromuskulédre Krankheiten Gen(e)
Morbus Huntington, Chorea Huntington, Veitstanz, Huntington Krankheit (HD)* HTT/HD/IT15

ATXN1, ATXN2, ATXN3, CACNATA, ATXN7, ATXN8, TBP

* Diese diagnostischen Untersuchungen sind Pflichtleistungen nach Krankenpflege-Leistungsverordnung (KLV). Das gilt allerdings nicht fir die
Invalidenversicherung (IV). Genetische Abklarungen werden von der IV nur dann libernommen, wenn sie von dieser angeordnet wurden.
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