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Patienteninformation

Sehr geehrte Patientin, sehr geehrter Patient,

bei lhnen bzw. in lhrer Familie besteht der Verdacht auf eine vererbbare Erkran-
kung des Gerinnungssystems. Daher werden Sie mit diesem Informationsblatt
und im Rahmen eines arztlichen Aufklarungsgespréches uber vererbbare Gerin-
nungserkrankungen informiert und Uber die Untersuchungsmdglichkeiten aufge-
klart. Das Ergebnis der Untersuchung kann helfen, die richtigen Entscheidungen
fur die weitere Behandlung zu treffen.

Bei einem groRRen Teil der Erkrankungen des Gerinnungssystems muss man heu-
te von einer Veranderung des Erbgutes (DNA) ausgehen. Der Nachweis einer
solchen Verédnderung ist aus einer Blutprobe mdglich. Hierzu ist eine Blutentnah-
me von maximal 5 - 10 ml notwendig. In der Regel bedingt eine solche Blutent-
nahme keine gesundheitlichen Risiken. Bei Frihgeborenen, Sauglingen und
Kleinkindern kénnen mogliche spezielle Risiken einer solchen Blutentnahme mit
dem Kinderarzt besprochen werden. Es ist méglich, dass eine kleinere Blutmenge
ausreichend ist. Lasst sich im Anschluss an die molekularbiologische Untersu-
chungen eine vererbbare Erkrankung des Gerinnungssystems nachweisen, er-
folgt ein erneutes arztliches Beratungsgesprach. Wenn bei einer direkten Gendi-
agnostik keine Mutationen gefunden werden, bedeutet dies nicht unbedingt, dass
keine Mutationen in dem untersuchten Gen vorliegen. Es kdénnen je nach Erkran-
kung bzw. Erbanlage fur die Erkrankung verantwortliche Mutationen in dem unter-
suchten Gen vorhanden sein, die mit der gewahlten Untersuchungsmethode nicht
nachweisbar sind. Mdglicherweise liegen auch Mutationen in anderen Genen vor,
von denen bisher nicht bekannt ist, dass sie eine Bedeutung fiir die vorliegende
Erkrankung haben. Deshalb schliel3t ein unaufféalliges Ergebnis das Vorhanden-
sein einer veranderten Erbanlage nicht aus (falsch negativer Befund). Hiertiber
werden Sie gegebenenfalls gesondert beraten.

Wenn mehrere Mitglieder einer Familie untersucht werden, ist eine korrekte Be-
fundinterpretation davon abhéngig, dass die angegebenen Verwandtschaftsver-
héaltnisse der Wirklichkeit entsprechen. Sollte ein Befund zur Infragestellung der
angegebenen Verwandtschaftsverhaltnisse (z. B. der Vaterschaft) flhren, teilen
wir Ihnen dies nur dann mit, wenn es zur Erflllung unseres Untersuchungsauf-
trags unvermeidbar ist.

Eine mdgliche Fehlerquelle bei der medizinischen Labordiagnostik liegt in Pro-
benverwechslungen. Es werden alle tblichen Sicherungsvorkehrungen getroffen,
um Probenverwechslungen zu vermeiden.

Wenn Sie einer Aufbewahrung der Probe als Kontrollmaterial fur die Untersu-
chung von Familienangehoérigen oder fur Forschungszwecke nicht zustimmen
sollten, wird nicht verbrauchtes Untersuchungsmaterial der Gendiagnostik nach
Ablauf der gesetzlich vorgeschriebenen Aufbewahrungsfrist oder bei ausdriickli-
chem Wunsch sofort nach Abschluss der Untersuchung vernichtet. Wir mdchten
Sie darauf hinweisen, dass bei sofortiger Vernichtung des nicht verbrauchten
Untersuchungsmaterials eine spatere Uberpriifung unserer Ergebnisse nicht mehr
maoglich ist.

Das Wissen Uber die genetischen Ursachen vererbbarer Erkrankungen des Ge-
rinnungssystems ist begrenzt, es wachst aber standig. Unsere aktuellen Untersu-
chungen kdnnen daher in wenigen Fallen ohne ein konkretes Ergebnis bleiben.
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Mit Ihrer Zustimmung mdchten wir wissenschaftliche Untersuchungen an der
Erbsubstanz lhres Blutes durchfiihren, um neue Erkenntnisse tUber Erbfaktoren und
ihre Bedeutung zu sammeln. Mdglicherweise geben neue Erkenntnisse in den
nachsten Jahren Anlass, Ihre Erbsubstanz auf andere, bisher in ihrer Bedeutung fur
die Blutgerinnung noch unbekannte Gene zu untersuchen. Bedeutsame Ergebnis-
se, die Sie oder lhre Familie betreffen, werden wir lhnen dann selbstversténdlich
mitteilen, wenn Sie eine solche Mitteilung wiinschen. Sie haben jedoch auch ein
Recht auf Nichtwissen, das heif3t Sie kdnnen die Mitteilung eines molekularbiologi-
schen Untersuchungsbefundes ablehnen. Sollte die Forschung im Institut fiir Expe-
rimentelle Hamatologie und Transfusionsmedizin neue Erkenntnisse Uber das Ge-
rinnungssystem ergeben, mochten wir diese in wissenschaftlichen Fachzeitschriften
veroffentlichen. Dies geschieht ausschlie3lich unter Verwendung vollstandig ano-
nymisierter Daten. Dies gewahrleistet, dass eine Zuordnung von Proben oder Da-
ten zu bestimmten Personen nicht méglich ist.

Die Zustimmung zur Aufbewahrung und Nutzung der Probe zu Forschungszwecken
kann jederzeit ohne Angabe von Griinden und ohne personliche Nachteile widerru-
fen werden. Im Fall einer Widerrufung wird das Material nach Ablauf der gesetzlich
vorgeschriebenen Aufbewahrungsfrist oder bei ausdriicklichem Wunsch sofort ver-
nichtet.

Mit dem Blut von Patienten bzw. Familienangehdrigen werden ausschliel3lich Un-
tersuchungen durchgefiihrt, die vererbbare Erkrankungen des Gerinnungssystems
betreffen. Aussagen tUber andere Erkrankungen kdnnen nicht getroffen werden.

Personenbezogene Daten werden im Rahmen der medizinischen Diagnostik u.a.
computergestiitzt gespeichert. Die Verwendung dieser Daten fiir wissenschaftliche
Zwecke im Institut fir Experimentelle Hamatologie und Transfusionsmedizin erfolgt
in pseudonymisierter Form, das heif3t, die Wissenschaftler kdnnen aus den ihnen
zur Verfugung gestellten Daten nicht erkennen, um welche Person es sich handelt.
Selbstverstandlich gelten sowohl die gesetzlich verankerte arztliche Schweigepflicht
als auch die Bestimmungen des Datenschutzes uneingeschrankt.

Ergebnisse der Untersuchungen konnen jederzeit von lhnen erfragt werden. Die
Madglichkeit zum Besuch einer klinischen Beratungssprechstunde ist gegeben, dar-
Uber hinaus wird eine humangenetische Beratung und bei Bedarf eine psychosozia-
le Betreuung angeboten.

Jeder einzelne Punkt der von Ihnen ausgefullten Einwilligungserklarung kann von

Ihnen jederzeit ohne Angabe von Grinden und ohne personliche Nachteile widerru-
fen werden.

Diese Aufklarung dient zum Nachweis flir den verantwortlichen Arzt. Sie muss nicht dem Labor vorgelegt werden.
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