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AUFTRAG ZUR MOLEKULARGENETISCHEN DIAGNOSTIK AUGENERKRANKUNGEN

PATIENTENDATEN (GGF. AUFKLEBER) EINSENDER

Krankenkasse oder Kostentrager

Ansprechpartner (Druckschrift) Telefon
Name, Vorname Geburtsdatum Praxis/Klinikstempel mit Befundadresse
StralRe, Nr. PLZ
Ort (Referenz/Aktenzeichen)
Geschlecht: [ weiblich O ménnlich O divers
Datum Unterschrift
D EILT (z. B. Therapierelevanz, Pranatalfall)
ABRECHNUNGNSINFORMATIONEN *
D Gesetzliche KV, ambulant extern (bitte Laboriberweisungsschein Nr. 10 beifiigen) D Privatversichert, Rechnung an Patient (bitte Rechnungsadresse beifigen)
D Gesetzliche KV, Hochschulambulanz UK Ulm (bitte Uberweisungsschein Nr. 6 beifiigen) D Abrechnung nach § 116b SGB V
D Rechnung an einsendende(n/s) Arzt/Praxis/Klinikum D Interne Leistungsverrechnung Universitatsklinikum Ulm
1  Beifehlender Angabe wird die Rechnung an den Einsender bzw. Patienten gestellt. Gleiches gilt fur den Fall, dass eine Abrechnung aufgrund falscher Angaben nicht méglich ist.

Stufendiagnostik gewiinscht D nein D ja (bitte Reihenfolge angeben)

Zweitprobe (Bestdtigungsprobe) D

Asservierung gewiinscht der kompletten Probe(n) D der miteingesandten Zweitprobe D
AUGENERKRANKUNGEN
O Achromatopsie (6 Gene) (NGS) ATF6, CNGB3, CNGA3, GNAT2, PDE6C, PDE6H

ABCA4, ACO2, ADGRVI, AFG3L2, AGBLI, AGK, AIPL1, ATOH7, BCOR, BESTI, BFSP1, BFSP2,
CI1QTNF5, CAPNS5, CDH23, CDH3, CEP290, CFH, CHST6, CISD2, CLN3, CNGA3, CNGB3, COL17A1,
COL2A1, COL8A2, CRBI, CRX, CRYAA, CRYAB, CRYBAI, CRYBA4, CRYBBI, CRYBB2, CRYBB3,
CRYGC, CRYGD, CRYGS, CTNNAI, CYP4V2, DCN, DNMIL, DOCK6, DRAM2, ELOVL4, EPHA2, EYAI,
EYS, FOXE3, FTL, FYCO1, FZD4, GALK1, GALT, GCNT2, GJA3, GJA8, GRHL2, GSN, GUCAIA,
GUCY2D, HSF4, HYCCI, IMPDHI, IMPG1, IMPG2, IRX1, KCNV2, KERA, KRT1, KRT12, KRT3, LCAT,
LIM2, LOXHD1, LRP5, MFN2, MFSD8, MIP, MTRFR, MYO7A, NDP, NHS, NR2FI, OPAI, OPA3,
OVOL2, PAX6, PCDH15, PDZD7, PIKFYVE, PITX3, PRDM5, PROMI, PRPF31, PRPF8, PRPH2,
RCBTBI1, RDH12, RHO, RP1, RP1L1, RP2, RPE65, RPGR, RPGRIPI, RS1, RTN4IP1, SIL1, SLC25A46,
SLC4A11, SNRNP200, SPATA7, SPG7, STS, TACSTD2, TCF4, TGFBI, TIMM8A, TIMP3, TMEM126A,
TSPAN12, TTLL5, TUBA3D, UBIADI, USHIC, USH1G, USH2A, VCAN, VSX1, WFS1, WHRN, WRN,
YME1L1, ZEBI, ZNF408, ZNF469

. ADIPORI, ALMS1, ARL6, BBIP1, BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBS5, BBS7, BBS9, C8orf37,
[ Bardet-Biedl Syndrom (28 Gene) (NGS) CCDC28B, CEP290, IFT172, IFT27, INPPSE, LZTFL1, MKKS, MKS1, NPHP1, SDCCAGS, TMEM67,
TRIM32, TTC21B, TTC8, WDPCP

O Augenerkrankungen, erblich (137 Gene) (NGS)

[] Chorioretinale Atrophie oder Degeneration (3 Gene) (NGS) PRDM13, RGR, TEAD1

[ hereditare Optikusatrophie und Leber-Optikusatrophie ACO2, AFG3L2, CISD2, DNMIL, MFN2, MIEF1, MTRFR, NBAS, NR2F1, OPAI, OPA3, RTN4IP1,
(LHON) (18 Gene) (NGS) SLC25A46, SPG7, TIMMSA, TMEM126A, WFS1, YMEIL1

AGBLI1, CHST6, COL17A1, COL8A2, CYP4V2, DCN, GRHL2, GSN, KERA, KRT1, KRT12, KRT3, LCAT,
LOXHD1, OVOL2, PIKFYVE, PRDMS5, SLC4A11, STS, TACSTD2, TCF4, TGFBI, TUBA3D, UBIADI,
VSX1, ZEBI, ZNF469

AIPL1, ALMS1, CABP4, CCT2, CEP290, CLUAPI, CRB1, CRX, DTHD1, GDF6ATA7, GUCY2D, IDH3A,
IFT140, IMPDHI, 1QCBI, KCNJ13, LCA5, LRAT, MERTK, NMNATI, OTX2, PRPH2, RD3, RDH12,
RPE65, RPGRIP1, SPAIPL1, SPATA7, TULPI, USP45

1 Morbus Stargardt und Makuladystrophien (23 Gene) (NGS)  ABCA% BESTL CIOTNFS, CDHS, CFH, CLNS, CNGES, CRX, CTNNAL DRAMZ, ELOVLA, GUCALA,
IMPG1, IMPG2, IRX1, MFSD8, PROM1, PRPH2, RDH12, RP1L1, RPGR (inkl. ORF15), TIMP3, TTLL5

O Hornhautdystrophien (27 Gene) (NGS)

[ Leber'sche kongenitale Amaurose (30 Gene) (NGS)
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ABHD12, ADAMTSL4, AGK, BCOR, BFSPI, BFSP2, CHMP4B, CLPB, COL4AI, CRYAA, CRYAB,
Ok Kt 36 CRYBAI, CRYBA4, CRYBB1, CRYBB2, CRYBB3, CRYGC, CRYGD, CRYGS, CTDP1, CYP27AI,
atarakt gesamt (53 Gene) (NGS) CYP51A1, EPG5, EPHA2, EYAL, FOXE3, FTL, FYCO1, GALK1, GALT, GCNT2, GJA3, GIA8, HSF4,
HYCC1, LEMD2, LIM2, LSS, MAF, MIP, NDP, NF2, NHS, OCRL, OPA3, P3H2, PAX6, PEX7, PITX3,

PXDN, RAB3GAP1, SIL1, WRN

O Kongenitale stationare Nachtblindheit (15 Gene) (NGS) gfg;j/'x;%\rfe,;;\jzﬁ GNATI, GNB3, GPR179, GRK1, GRM6, LRIT3, NYX, PDE6B, RDH5, RHO, SAG,

ABCA4, ADGRA3, ADIPORI, AGBL5, AHI1, AHR, ARHGEF18, ARL2BP, ARL3, ARL6, BBSI, BBS2,
BESTI, CA4, CC2D2A, CDHR1, CEP290, CERKL, CFAP418, CLCCI, CLN3, CLRNI, CNGA1, CNGBI,
CRBI, CRX, CWC27, CYP4V2, DHDDS, DHX38, EMCI, ENSA, EYS, FAM161A, FLVCRI, FSCN2,
. GNAT1, GUCAI1B, GUCY2D, HGSNAT, HK1, IDH3B, IFT140, IFT172, IMPDH1, IMPGI, IMPG2,
[ Retinitis pigmentosa (104 Gene) (NGS) KIAA1549, KIF3B, KIZ, KLHL7, LRAT, MAK, MERTK, MFRP, MVK, NEK2, NEUROD1, NR2E3, NRL,
OFD1, PCARE, PDE6A, PDE6B, PDE6G, POMGNTI, PRCD, PROMI, PROSI, PRPF3, PRPF31, PRPF4,
PRPF6, PRPF8, PRPH2, RAX2, RBP3, RDH12, REEP6, RGR, RHO, RLBP1, ROMI, RP1, RP1L1, RP2,
RP9, RPE65, RPGR, RPGRIP1, SAG, SAMDI1, SEMA4A, SLC7A14, SNRNP200, SPATA7, SPP2,
TOPORS, TRNTI, TTC8, TULP1, USH2A, ZNF408, ZNF513

I:‘ Usher-Syndrom (18 Gene) (NGS) ABHDI12, ADGRV1, ARSG, CDH23, CEP250, CEP78, CIB2, CLRN1, ESPN, HARS1, HARS1, MYO7A,
PCDH15, PDZD7, USH1C, USH1G, USH2A, WHRN,

ATOH7, BEST1, CAPN5, COL18A1, COL2A1, CTNNBI, FZD4, KCNJ13, KIF11, LRP5, NDP, NR2E3,
P3H2, RCBTBI, TSPAN12, VCAN, ZNF408

ABCA%4, ADAMY, AIPL1, ATF6, CACNALF, CACNA2D4, CDHR1, CEP78, CERKL, CFAP410, CFAP418,
O Zapfen- und Zapfen-Stabchen Dystrophien (37 Gene) CNGA3, CNGB3, CNNM4, CRX, DYNC2I2, GNAT2, GUCAIA, GUCY2D, IFT81, KCNV2, PDEG6C,
(NGS) PDE6H, PITPNM3, POC1B PROM1I, PRPH2, RAB28, RAX2, RDH5, RPGR, RPGRIPI, RIMSI, SEMA4A,
SLC4A7, TTLL5, UNC119

[ vitreoretinale Dystrophien (17 Gene) (NGS)

PROBENMATERIAL

D Blut*, Entnahmedatum: Uhrzeit:
* Primar EDTA-BIut, 5- 10 ml (bei Neugeborenen, wenn mdglich 2-5 ml), Blutentnahmeréhrchen beschriftet, Versand im Umréhrchen, ungekihlt

D DNA-Probe, Volumen [pl]: , DNA-Konzentration [ng/ pl]:

D Anderes (nur nach vorheriger Absprache):

Bitte beachten sie auch das Handbuch zur Primarprobenentnahme auf unserer Website.

GENDIAGNOSTIKGESETZ

Das Gesetz Uber genetische Untersuchungen beim Menschen (Gendiagnostikgesetz — GenDG) schreibt vor, dass genetische Analysen nur nach Vorliegen einer
schriftlichen Einverstandniserklarung der zu untersuchenden Person bzw. des gesetzlichen Vertreters durchgefishrt werden dirfen. Ferner muss der verantwortliche
(=anfordernde) Arzt Uber die Bedeutung der Diagnostik ausfuhrlich aufklaren. Bei auffalligem Befund muss eine fachlich qualifizierte genetische Beratung angeboten
werden. Vor und nach vorgeburtlicher oder pradiktiver (vorhersagender) Diagnostik muss eine genetische Beratung erfolgen.

Ferner erfordert jede genetische Untersuchung gemal3 §§ 8,9 eine Beratung des Patienten/seines gesetzlichen Vertreters durch den verantwortlichen Arzt
(Auftraggeber) und die gegeniber dem aufkldrenden Arzt schriftlich erteilte Einverstandniserklarung mit Erklarung zum Verbleib nicht verbrauchten
Untersuchungsmaterials. Die Missachtung der gesetzlichen Vorschrift ist unter Strafe gestellt. Wir kénnen die gewUnschte genetische Untersuchung nur durchfihren,
wenn uns zusammen mit diesem Auftragsformular eine Kopie der folgenden Einverstandniserklarung mit Unterschrift des Patienten oder Unterschrift des
einsendenden Arztes, dass ihm die vom Patienten unterschriebene Einverstandniserklarung vorliegt, zugesendet wird.

ANGABEN ZUM PATIENTEN

Indikation / Diagnostische Fragestellung (mit ICD10-Code)

ICD10-Code Indikation

[ betroffene Person O pradiktiv O pranatal O Anlagetragerschaft/Segregation
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Geb.-Dat.:
Untersuchung hinsichtlich familidar bekannter Mutation gewiinscht nein ja (Bitte Befund beilegen)
Gen Mutation
Familienanamnese
D auffallig D unauffallig D nicht bekannt
(Klinische Befundberichte / Stammbaumskizze erwinscht, ggf. auf separatem Blatt)
Genetische Vorbefunde Patient/in |:| nein |:| ja (bitte Befunde beilegen)
Angehorige erkrankt |:| nein |:| ja |:| nicht bekannt
Genetische Vorbefunde Angehdrige |:| nein l:l ja (bitte Befunde beilegen) |:| nicht bekannt
Bereits von uns untersucht:
Name oder Aktenzeichen Verwandtschaft zu Patient/in
Schwangerschaft [nein O ja Schwangerschaftswoche:

Ethnische Herkunft

Konsanguinitat in der Familie Onein O ja
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Geb.-Dat.:
Einverstandniserklarung zur Durchfihrung einer genetischen Untersuchung

Ich bin mit der Abnahme von Probenmaterial (z.B. Blutprobe) und der Diagnostik der unten stehenden Fragestellung(en) / Erkrankung(en) einverstanden.

Fragestellung(en)/Erkrankung(en)/Indikation(en)

Ich stimme zu, dass nicht verbrauchtes Untersuchungsmaterial sowie die Untersuchungsergebnisse und —unterlagen (Nicht-Ankreuzen wird als NEIN gewertet)
a) inpseudonymisierter Form zur internen Qualitatssicherung, Lehre sowie fir wissenschaftliche Zwecke eingesetzt und anonymisiert in wissenschaftlichen
Fachzeitschriften veroffentlicht werden dirfen.

Patient D Ja D Nein Ggf. Mutter (bei Trios) D Ja D Nein Ggf. Vater (bei Trios) DJa D Nein

b)  am Universitatsklinikum Ulm fir die vorgeschriebene Frist von 10 Jahren im Rahmen der blichen gesetzlichen Aufbewahrungsfristen aufbewahrt

werden.
Patient D Ja D Nein Ggf. Mutter (bei Trios) D Ja D Nein Ggf. Vater (bei Trios) DJa D Nein
¢)  Wenn ja: Uber die vorgeschriebene gesetzliche Aufbewahrungsfrist hinaus bis zu 30 Jahre aufbewahrt werden
Patient D Ja D Nein Ggf. Mutter (bei Trios) D Ja D Nein Ggf. Vater (bei Trios) DJa D Nein

Zufallsbefunde kdnnen mitgeteilt werden, missen es jedoch nicht. Sie haben die Méglichkeit zu entscheiden, ob und welche Zufallsbefunde mitgeteilt
werden (Nicht-Ankreuzen wird als NEIN gewertet):

a) Ich winsche die Mitteilung von Zufallsbefunden der Gruppe 1* (mdgliche, auch schwere, Erkrankungen beim Tréger; vorbeugende oder therapeutische
Maf3nahmen vorhanden)
Patient D Ja D Nein Ggf. Mutter (bei Trios) D Ja D Nein Ggf. Vater (bei Trios) D Ja D Nein
b) Ich wiinsche die Mitteilung von Zufallsbefunden der Gruppe 2* (mdgliche, auch schwere, Erkrankungen beim Tréger; keine vorbeugenden oder

therapeutischen MafRnahmen)
Patient D Ja D Nein Ggf. Mutter (bei Trios) D Ja D Nein Ggf. Vater (bei Trios) DJa D Nein

Bei vorgeburtlichen Analysen und bei Kindern und Jugendlichen werden Befunde der Gruppe 2* zum Schutz des Rechts auf Nichtwissen grundsatzlich
nicht mitgeteilt, wenn sich die Erkrankung erst im Erwachsenenalter manifestiert und mit einer spateren Einwilligungsfahigkeit gerechnet werden kann.

c) Ich winsche die Mitteilung von Zufallsbefunden der Gruppe 3* (Varianten, die bei Nachkommen oder verwandten Personen zu einer erblichen

Erkrankung fihren kénnen)
Patient [] Ja [ Nein Ggf. Mutter (bei Trios) [_] Ja [J Nein Ggf. Vater (bei Trios) []Ja [] Nein

Ich stimme zu, dass meine Untersuchungsergebnisse fir die genetische Beratung und Untersuchung meiner erst- und zweitgradigen Verwandten (Eltern, Kinder,

Geschwister, Onkel, Tanten) Angehérigen / ausschlieBlich meiner folgenden Verwandten: (ggf. Namen)

genutzt werden dirfen (nicht zutreffendes bitte streichen).
Patient [] Ja [ Nein Ggf. Mutter (bei Trios) [_] Ja [J Nein  Ggf. Vater (bei Trios) []Ja [] Nein

Ich stimme zu, dass meine Daten fiir Abrechnungszwecke an eine Arztliche Verrechnungsstelle weitergegeben werden dirfen.

Patient [] Ja [ Nein Ggf. Mutter (bei Trios) [_] Ja [J Nein Ggf. Vater (bei Trios) []Ja [] Nein

Die Untersuchungsergebnisse dirfen folgenden mitbetreuenden Arzten mitgeteilt werden:

Name(n)

Die Einwilligung kann ich jederzeit ganz oder in Teilen widerrufen. Ich hatte die notwendige Bedenkzeit.

Ort, Datum Unterschrift des Patienten/der Patientin bzw. des gesetzlichen Vertreters

Ort, Datum Name der verantwortlichen &rztlichen Person Unterschrift der verantwortlichen arztlichen Person
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Geb.-Dat.:
*Gruppe 1: Medizinisch angehbare Erkrankungen

Die genetische Variante fGhrt zum (wahrscheinlichen) Auftreten einer Erkrankung beim Tréager. Die Erkrankung kann durch Vorsorge- oder therapeutische
MaRnahmen vermieden oder ginstig beeinflusst werden. Die Wahrscheinlichkeit des Auftretens von Zufallsbefunden der Gruppe 1 betrégt bei
indikationsbezogener Auswertung maximal 1-2%. Das Wissen um eine solche Anlagetragerschaft hatte Bedeutung fur lhre medizinische Betreuung (oder die lhres
Kindes).

Gruppe 2: Medizinisch nicht angehbare Erkrankungen

Die genetische Variante fUhrt zum (wahrscheinlichen) Auftreten einer Erkrankung beim Trager. Die Erkrankung kann jedoch nicht durch Vorsorge- oder
therapeutische MaBnahmen vermieden oder giinstig beeinflusst werden. Die Wahrscheinlichkeit des Auftretens von Zufallsbefunden der Gruppe 2 betragt bei
indikationsbezogener Auswertung allenfalls wenige Prozent und variiert je nach diagnostischer Fragestellung. Das Wissen um eine solche Anlagetrdgerschaft hatte
keine Bedeutung fir Ihre medizinische Betreuung (oder die Ihres Kindes), konnte aber einen Einfluss auf die Lebensfihrung und Lebensplanung haben.

Gruppe 3: Ubertréger-Status

Die genetische Variante fihrt nicht zur Erkrankung beim Trager, kann jedoch zum Auftreten einer Erkrankung unter den Nachkommen (oder verwandten Personen)
fuhren. Die Kenntnis solcher Varianten kann daher fir die Familienplanung von Bedeutung sein. Varianten der Gruppe 3 trégt jeder Mensch in seinem Erbgut (Genom),
insbesondere Anlagen fir autosomal-rezessiv oder X-chromosomal erbliche Erkrankungen.

Zusatzbefunde werden nicht erhoben bzw. mitgeteilt.

Definition:
Der Begriff ,Zusatzbefunde" (englisch: secondary findings) bezeichnet gemaf} einer seit 2015 auch vom ACMG aufgegriffenen Definition der US-amerikanischen

Presidential Commission on Bioethical Issues bei umfassenden genetischen Untersuchungen aktiv und absichtlich erhobene Befunde, die mit der eigentlichen
diagnostischen Fragestellung (dem ,primary target" , also dem Ziel und Zweck der Untersuchung) nicht in Verbindung stehen.

Als ,Zufallsbefund" (englisch: incidential/unsolicited findings) werden hingegen Befunde bezeichnet, die zwar ebenfalls in keinem erkennbaren Zusammenhang mit
der diagnostischen Fragestellung stehen, aber nicht gezielt oder absichtlich erhoben wurden.

Erstellt analog zum Musterbefund der GfH ("Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik e.V. (GfH): 24.10.2023 Stellungnahme der Deutschen Gesellschaft fir
Humangenetik zu Zusatz- und Zufallsbefunden in der genetischen Diagnostik" Medizinische Genetik, vol. 35 no. 4, 2023, pp. 313-321.
https://doi.org/10.1515/medgen-2023-2060)
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