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Sprechstunde
T: +49 (0)7071 29-76408

Molekulargenetisches Labor
T:+49 (0)7071 29-72270
F:+49 (0)7071 29-5172

Cytogenetisches Labor
T: +49(0)7071 29-72270
F:+49 (0)7071 29-4433

www.medgen-tuebingen.de

Universitatsklinikum
Tiibingen

Institut flir Medizinische Genetik
und Angewandte Genomik

Arztlicher Direktor:
Prof. Dr. med. Olaf Rief3

Med. Versorgungszentrum des UKT
Fachgebiet Medizinische Genetik

{( pAKKS (( pAKKS
Deutsche Deutsche Von der deutschen Akkreditierungsstelle nach DIN EN ISO 15189:2023 akkreditiertes Labor Die
Sm’fﬂ%:’gﬂﬁ”e Q%UE—“]I;]E;K‘U%SVSO‘:‘IE Akkreditierung gilt  fir den in der Anlage [D ML 13130 04 00 und D ML 13130 07 00]
aufgefiihrten Akkreditierungsumfang
Laboradresse: Institut fiir Medizinische Genetik und Angewandte

Genomik,
Calwerstr. 7, 72076 Tiibingen

Materialannahme: Montag bis Freitag (8:00-16:00 Uhr)

Heparin-Blut

EDTA-Blut

PAXgen

Tumorblock (Patho-Nr.):
Sonstiges:

Molekulargenetik |

Material:

Ooa

Untersuchung:

Allgemeine Angaben: [1 Untersuchung eilig (ggf.
Riicksprache), Begriindung:

[ préanatal [ schwanger

betroffen
gesund, Grund der Testung:

oo

[0 bekannte fam. Veranderung
O Anlagetragerschaft bei Partner/-in,
Sequenzierung gesamtes Gen

O sonstiges

Uber ext. Klinik [ Selektivvertrag
[ stationar UKT

Abrechnung: O
O privat

Versand: EDTA-/Heparin-Blut/Tumormaterial bei
Raumtemperatur

Datum der Materialentnahme:

Erstdiagnose [ Folgeuntersuchung [1
Studie:

R 5
O

Platz fiir Patientenaufkleber

Somat. Tumor-Diagnostik O
DNA-Asservierung

Name:
Geburtsdatum: Geschlecht m[] w[Jd[J

Adresse:

Krankenversicherung:

* das genetisch ermittelte Geschlecht kann ggdf. hiervon abweichen

[ KVB/Post B/Beihilfe
[0 Modellvorhaben § 64e

[0 Hochschulambulanz (HSA)

[ Labor Uberweisungsschein Muster 10 (MVZ)

Hinweis: Bitte unterschriebene Einverstandniserklarung beilegen!

Diagnose/Fragestellung:

Ethnische Herkunft:
Konsanguinitat: O

Familienanamnese:

Arztbrief liegt bei []

f.
99 ORPHA code:

ICD-10:
HPO-Phanotypen:

Anfordernde(r) Arzt/Arztin (Stempel), Tel.-Nr. Durchwahl + Fax-Nr.

Unterschrift Arzt / Arztin
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https://hpo.jax.org/
https://www.orpha.net/de/disease
https://www.icd-code.de/

Name:

Geburtsdatum: Druckdatum: 07/05/2025

Exom'/GenOm'baSierte Diag nOSti k weitere Informationen siehe Homepage

Next Generation Sequencing (NGS)-Diagnostik
Untersuchungsmaterial: 2 x 2,7 m| EDTA-Blut

oood

oo 0O4ad

O

Genomsequenzierung? [ Gene, die im Rahmen der NGS-Diagnostik berticksichtigt werden sollen:
Trio-Exomsequenzierung?’

Exomsequenzierung short-read, (Illumina)?

Genom long-read, (ONT)?

weitere Familienangehérige (beachte Evs 8ff) Name Mutter: Geburtsdatum: Erkrankt: []
Name Vater: Geburtsdatum: Erkrankt: []

sonstige Namen: Verwandschaftsverhaltnis: Geburtsdatum: Erkrankt: []

Verdachtsdiagnosen mit indikationsbezogener Diagnostik:

Noonan-Syndrom (GOP 11355, 11356) O Marfan-Syndrom und Typ 1-Fibrillinopathien

Ehlers-Danlos-Syndrom, vaskuldrer Typ (GOP 11446, 11447) (GOP 11444, 11445)
Lynch-Syndrom, HNPCC (MSI/IHC auffallig, GOP 11431): [] MLH1/PMS2 [0 Thorakale Aortenerweiterung (GOP 11448)
[0 MsH2/MSHe

Lynch-Syndrom, HNPCC (kein Tumormaterial, GOP 11432)
Hereditares Mamma- und Ovarialkarzinom, HBOC (GOP 11440)*

RNA-Sequenzierung RNA Expression Variante3:

Tindikationsbezogene Diagnostik; 2ggf. im Kontext der Fragestellung Auswahl von Genen; 3Bei Paxgene ist der Fragebogen RNA-Sheet obligat;
4obligate Teilnahme an der Datenerhebung des dt. Konsortiums fiir erblichen Brust- und Eierstockkrebs

KOnventiOne”e DiagnOStik/Repeatanalysen weitere Informationen siehe Homepage

Untersuchungsmaterial: 2 x 2,7 ml EDTA-Blut

Repeatexpansionen Deletions-/Duplikationsanalysen

O SCA1, 2, 3,6,7,17 (GOP 11517)% Auswahl méglich, nichtgewiinschte Analyse bitte streichen 0 PMP22

| SCA 27B (FGF14) (GOP 11517)>%

O  Friedreich-Ataxie (FXN) (GOP 11517)° O Mecp2

[0  Fragiles-X-Syndrom (FXTAS/FM21) (GOP 11360)

0 Chorea Huntington (HTT) (GOP 11380)’ Sonstiges

0  HD-like 2 UPH3)(GOP 11517)5

O Frontotemporale Demenz / ALS (C90rf72)(GOP 11517)> O X-Inaktivierung

O  canvas (RFC1) (GOP 11517)° [0 maternaler Kontaminationsausschluss
O sonstige Repeats (siehe Leistungsverzeichnis) [0 mitochondriale DNA

5 Untersuchung auf Repeat-Expansion max. 6 Untersuchungen im Krankheitsfall (4 Quartale); 6nicht in der short-read Genomsequenzierung beurteilbar

Testung bekannte Variante/Segregation

[0 Testung bekannte Variante: Gen: Referenzbefund (ggf. Name Indexpatient/in / Befund ID):

E i n Ze I g e n - D i a g n OSti k weitere Informationen siehe Homepage

Untersuchungsmaterial: 2 x 2,7 m| EDTA-Blut

OoOoOooooono

Retinoblastom (RBT)

Neurofibromatose (NFT)
Von-Hippel-Lindau-Syndrom (VHL)
Li-Fraumeni-Syndrom (TP53)

Sonstige Gene (siehe Leistungsverzeichnis):

Cystische Fibrose (CFTR, inkl. MLPA)
Hereditare Hdmochromatose (HFE)
Metachromatische Leukodystrophie (ARSA)
Morbus Krabbe (GALC, inkl. MLPA)

Morbus Gaucher (GBA)

Niemann-Pick Typ A/B (SMPD1, inkl. MLPA)
Niemann-Pick Typ C (NPC1, NPC2, inkl.
MLPA) Irinotecan-Unvertraglich (UGT1AT)

ooood
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https://www.medizin.uni-tuebingen.de/de/das-klinikum/einrichtungen/zentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zse

Name:

Geburtsdatum: Druckdatum: 07/05/2025

Somatische Tumor-Diagnostik

weitere Informationen siehe Anforderungsschein "Therapierelevante Onkogenetische Diagnostik"

Untersuchungsmaterial: Tumorgewebe oder 500 ng Tumor-DNA, Normalprobe (5 m| EDTA-Blut oder 500 ng DNA)
Paraffinbldcke: Angabe Patho-Nr., einsendendes Institut

Somatische NGS-Diagnostik

[0 Somatisches Tumorexom, Tumorgewebe bitte anfordern bei Einrichtung: Untersuchungs-Nr.:

[0 Sequenzierung von RNA aus Tumor zur Bestimmung von Expression und Fusionen (itte ggf. Tumorprobe beilegen, bei fehlender Tumorprobe fordern wir diese bei

der o. g. Pathologie an)

O Sequenzierung von zellfreier DNA (keine Routinediagnostik, mit der Bitte um vorherige Kontaktaufnahme)

Cytog e n eti k U n d M O I e kU I a rcytOg e n eti k Weitere Informationen siehe Homepage.

Untersuchungsmaterial: Chromosomenanalyse/FISH: 2-9 m| Heparinblut (z. B. orange Monovette) - kein EDTA, kein Citrat Bei
Gewebeproben sollte auf eine sterile Entnahme geachtet werden und der Transport bei Raumtemperatur (keine Kiihlung!) in
Nahrmedium oder physiologischer Kochsalzlosung erfolgen.

Pranatale Diagnostik

oono

Tag der letzten Periode: [0 Fruchtwasser: ml
Entbindungstermin: [ Chorionzotten: mg
Punktionsdatum: [0 Nabelschnurblut: ml
SSW (US / RE): O Abortgewebe (Placenta, Nabelschnur; Fascie/Muskel/Haut)

Pranataler Schnelltest (IGEL-Leistung bei V.a. Trisomie 13, 18, 21, Monosomie X, gesondertes Antragsformular erforderlich)
Karyotypisierung (konventionelle Chromosomenanalyse) [ familidr vorbekannte Chromosomenstorung:
FISH (Fluoreszenz in situ Hybridisierung) [J  Williams-Beuren-Syndrom | Mikrodel. 7q11.23

[0 Sedimentarchivierung

Angelman/Prader-Willi-Syndrom | Mikrodel. 15q11.12
DiGeorge-Sydrom | Mikrodel. 22q11.2

Retinoblastom | Mikrodel. 13q14.2

Sonstiges:

o000

Information zur Abrechnung

privat Versicherte

gesetzlich Versicherte

Hochschulambulanz

Modellvorhaben:

Fir die Bearbeitung missen Angaben zur Kostenlibernahme vorliegen. Gerne erstellen wir einen
Kostenvoranschlag basierend auf der GOA (Tel. Durchwahl - 72270).

Mit Inkrafttreten des lberarbeiteten EBM fiir den Fachbereich Humangenetik (Kapitel 11) ist der Einsatz
von NGS-Analysen auch fiir gesetzlich Versicherte bei den meisten Indikationen erméglicht. Die Kosten der
Leistungen nach Kapitel 11 bleiben bei der Ermittlung des praxisindividuellen Fallwertes und somit
der Ermittlung des Wirtschaftlichkeitsbonus der iiberweisenden Arzte unberiicksichtigt. Die
Anforderung erfolgt iiber den Uberweisungsschein Muster 10.

Fir gesetzlich versicherte Patienten, die ambulant an einem der Spezialzentren des Zentrums fiir Seltene
Erkrankungen (ZSE) Tibingen behandelt werden, kann direkt eine umfangreiche Diagnostik
angefordert werden (bspw. erweiterte Mutationssuche Seite 2).

Flr gesetzlich und privat versicherte, ambulante und stationdre kritisch kranke Patienten und Patientinnen des
Universitatsklinikums Tibingen (ohne Altersbeschrankung), die der Teilnahme schriftlich zustimmen und mit
folgenden Indikationen:

1)

Seltene Erkrankungen und hereditdre Tumorpradispositionssyndrome:

Short- oder Long-Read- (Trio) Genomanalyse bei Patientinnen und Patienten ohne genetisch gesicherte
Diagnose aus den Ambulanzen der A-/B- Fachzentren des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen (ZSE), sowie fiir
stationdre, kritisch kranke Patienten und Patientinnen. Diese diirfen jeweils in den letzten 24 Monaten keinen
Befund zur Exom- oder Genomsequenzierung erhalten haben. Die Integration erfolgt Giber eine
interdisziplindre Fallkonferenz bestehend aus der Giberweisenden klinischen Einrichtung, der Medizinischen
Genetik und des ZSE

Bereich somatische Tumortherapie:

Exom oder Genom-basierte Analysen von Tumor/Kontrollgewebe bei Patientinnen und Patienten mit
progredienten onkologischen Erkrankungen ohne weitere Therapieoptionen als Ausgangsuntersuchung fir
eine individuelle zielgerichtete Tumortherapie. Einschluss erfolgt Giber das Zentrum fiir Personalisierte
Medizin (ZPM).
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https://www.medizin.uni-tuebingen.de/de/das-klinikum/einrichtungen/institute/medizinische-genetik-und-angewandte-genomik
https://www.medizin.uni-tuebingen.de/files/view/926jGVdryKYz8mZOW85Xz7q3/Probenbegleitformular_Therapierelevante%20Onkogenetische%20Analyse.pdf
https://www.medizin.uni-tuebingen.de/de/das-klinikum/einrichtungen/institute/medizinische-genetik-und-angewandte-genomik
https://www.medizin.uni-tuebingen.de/de/das-klinikum/einrichtungen/zentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zse
https://www.medizin.uni-tuebingen.de/de/das-klinikum/einrichtungen/zentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zse
https://www.medizin.uni-tuebingen.de/de/das-klinikum/einrichtungen/zentren/zentrum-fuer-personalisierte-medizin-zpm

F57/105 - 03.2025 - UDO

Institut fiir
Medizinische Genetik und
Angewandte Genomik

Universitatsklinikum
Tiibingen

PATIENTENETIKETT Avrztlicher Direktor

Prof. Dr. med. O. Rief3
CalwerstraBe 7
72076 Tlibingen

MVZ Fachgebiet Medizinische Genetik
Hoppe-Seyler-Stra3e 3 - 72076 Tubingen

EINWILLIGUNG IN EINE GENETISCHE UNTERSUCHUNG

Klinische Symptomatik, Indikation, ggf. Untersuchungsumfang (z.B. Genom Chromosomenanalyse, Gen):

Ich wurde dartiber informiert, dass flr eine genetische Diagnostik die Speicherung personenbezogener und genomischer Daten in
zentralen Datenbanken des Universitatsklinikums Ttibingen (UKT) und des Instituts fiir Medizinische Genetik und Angewandte Genomik
(IMGAG,) erforderlich ist und dass DNA-Varianten in einer 6ffentlich zuginglichen Datenbank anonymisiert dokumentiert werden
koénnen. Ich wurde von meinen behandelnden Arzten bzw. Arztinnen in einem persénlichen Gesprach tiber Zweck, Art, Umfang und
Aussagekraft der Diagnostik und tber die Bedeutung und Tragweite der Untersuchung aufgeklart. Ich hatte ausreichend Bedenkzeit.
Diese Einwilligung kann ich jederzeit vollstandig oder in Teilen widerrufen. Weitere Informationen zum Datenschutz finden Sie in der
Datenschutzerklarung des Universitatsklinikums Ttbingen unter www.medizin.uni-tuebingen.de/de/kontakt/datenschutz.

Ich erklare mich einverstanden mit:

@ der genetischen Untersuchung des von mir entnommenen Probenmaterials. JA [ NEINL]

o der Weiterleitung des Untersuchungsauftrages bzw. von Teilen davon an ein spezialisiertes medizinisches JA L] NEINL]
Kooperationslabor (inklusive der fiir die Fragestellung relevanten Information), falls notwendig.

o der Aufbewahrung der Ergebnisse tUber die gesetzliche Frist von 10 Jahren hinaus (ochne Anspruch). JA O NEIN[]

o der Aufbewahrung von Proben fiir zusatzliche zweckgebundene Untersuchungen (ohne Anspruch). JA L] NEIN[C]

o der Aufbewahrung und Verwendung von nicht benotigtem Untersuchungsmaterial und erhobenen
Datenin pseudonymisierter Form ftir: Qualitatssicherung: JA [1; Lehre:JA [1;  wissenschaftliche Fragestellungen: JA []
@ einer erneuten Kontaktaufnahme
owenn neue Informationenim Sinne der o.g. Fragestellung vorliegen, die fiir mich bzw. fiir die Gesundheit der
Familienmitglieder relevant sein kénnen. JA L] NEINL]
o flir wissenschaftliche Fragestellungen bzw. um iber neue Forschungsvorhaben/Studien informiert zu werden. JA L] NEIN[]

® der Sichtbarmachung meiner genetischen Befunde und Gutachten in meiner zentralen digitalen Patientenakte am Klinikum auch fir
Arztinnen und Arzte anderer Abteilungen des UKT (auRerhalb des Instituts fir Medizinische Genetik und Angewandte
Genomik). JA L] NEIN[]

@ einem fachlichen Datenaustausch mit Kolleginnen und Kollegen verschiedener Fachrichtungen im Sinne einer
optimierten Patientenversorgung. JA L] NEIN[C]

Umgang mit Zusatzbefunden* (nur bei Patientenaufklarungen unter Mitwirkung von Fach&rzten und Facharztinnen fiir Humangenetik).
Beifehlender Auswahl werden Zusatzbefunde nicht mitgeteilt.

In seltenen Fallen werden sog. Zusatzbefunde erhoben, die nicht im Zusammenhang mit der o.g. Fragestellung stehen und nach aktuellem
Wissensstand dennoch eine gesundheitliche Bedeutung fiir mich / meine Familie haben. Ein Anspruch auf Vollstéandigkeit besteht nicht.

® Ich m6chte Uiber Zusatzbefunde informiert werden JA L] NEIN[]

Far Trioanalysen:

@ Mitteilung von Zusatzbefunden des Kindes (nur Zusatzbefunde, die im Kindesalter medizinisch relevant sind) JA L] NEINL]
@ Mitteilung von Zusatzbefunden Mutter JA L] NEIN[]
® Mitteilung von Zusatzbefunden Vater JA L] NEINL]

Zufallsbefunde, deren Nichtmitteilung einen Schaden fiir mich/mein Kind nach sich ziehen wiirde, werden im &rztlichen Ermessen mitgeteilt.

*Die deutsche GfH empfiehlt in einer Stellungnahme vom 24.10.2023 eine Mitteilung von Zusatzbefunden nur im Rahmen einer genetischen Beratung unter Mitwir-
kung von Facharztinnen und Fachérzten fiir Humangenetik. Eine fachgebundene Genauswahl wird derzeit im Rahmen von Zusatzbefunden nicht angeboten.

Ort, Datum Unterschrift Patient/in; gesetzlich Vertretende** Unterschrift Arzt/Arztin Stempel Arzt/Arztin
Name in Druckbuchstaben

(*Bei Kindern miissen BEIDE sorgeberechtigten Elternteile einwilligen und unterzeichnen, bzw. eine Vollmacht muss vorliegen falls nicht alle Sorgeberechtigten anwesend sind.)

1. Seite zum Verbleib beim/bei der Einsender/-in
2. Seite zur Weiterleitung mit Untersuchungsauftrag an das Institut fiir Medizinische Genetik
3. Seite zum Verbleib beim/bei der Patienten/-in
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