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Anforderungsschein zur Durchfiihrung einer genetischen Analyse

Knochen- und Bindegewebserkrankungen

Einsendender Arzt/Klinik Abrechnung
Name: o Uberweisungs-
Klinik: .

schein
Adresse: o Rechnung ad Klinik
TelNr.:

o Privat
Patientendaten (Etikett) @ oo

Familienname: . .
Vorname: ! o]

Geburtsdatum: Geschlecht: 0 d 09 i Datum/Uhrzeit:
Adresse: .

Versicherungsnr.:

Patient*in selbst betroffen? oja o nein

Diagnose:

Familienanamnese o positiv 0 negativ

Falls positiv - betroffene Angehorige mit Diagnose (soweit bekannt):

Untersuchungsmaterial: 9ml EDTA-Blut; Versand bei Raumtemperatur

Untersuchung

e Ehlers-Danlos-Syndrom (COL1A1, COL1A2, COL3A1, COL5A1, COL5A2)

e Hyperostose (CLCN7, LRP5, OSTM1, PLEKHM1, SOST, TGFBT)

o Osteogenesis imperfect (COL1A1, COL1A2, IFITM5, LEPRE1, PLS3, WNTT)
o Osteomalazie (CLCN5, DMP1, ENPP1, FGF23, PHEX, SLC34A1, SLC34A3)
e Osteoporose (ALPL, COL1A1, COL1A2, LRP5, PLS3, WNT1, WNT3A)

Fiir eine Auswahl der gewiinschten Analyse siehe Einverstandniserkldrung (nachste Seite)
Alle aufgelisteten Parameter sind im Akkreditierungsumfang (ISO EN15189) enthalten.

Verwendete Methoden umfassen Sanger-Sequenzierung, Next Generation Sequenzierung (NGS), MLPA und CNV-Analyse aus
NGS-Daten. Je nach Anforderung wird die optimale Untersuchungsmethode ausgewahlt, dadurch kénnen sich zum Teil Ande-
rungen der Genpanels ergeben. Die kodierenden Bereiche hochrelevanter Gene werden mit einer Abdeckung von 100% unter-

sucht. Weitere Gene werden in Form eines Screenings analysiert, wodurch die Abdeckung <100% liegt. Die Sensitivitat und
Spezifitdt hangen zum Teil von den untersuchten Genen ab und werden im Befund angefiihrt.

Es ist eine schriftliche Einverstiandniserkldrung des Patienten / der Patientin erforderlich
(siehe folgende Seiten)

Ort, Datum Name des anfordernden Arztes Unterschrift/Stempel
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Zentrum fur Medizinische Genetik

Vorstand: Prim. Univ. Prof. Dr. Gékhan Uyanik
Tel.: +43 1 910 21-84580

E-Mail: hkh.medgen@oegk.at

Einverstandniserklarung

zur Durchfiihrung einer genetischen Analyse
sowie zur Dokumentation der Ergebnisse in der Krankengeschichte und in Arztbriefen

Familienname, Vorname (in Blockbuchstaben)

bestatige, dassich durch Frau/Herrn Dr. ... e
Familienname, Vorname (in Blockbuchstaben)

Uber Wesen, Tragweite, Aussagekraft und mdgliche Fehlerquellen der geplanten genetischen
Analyse aufgeklart worden bin (§69 GTG). Ich bin damit einverstanden, dass an einer von mir
entnommenen Probe eine genetische Untersuchung hinsichtlich

Ehlers-Danlos-Syndrom
Hyperostose
Osteogenesis imperfecta
Osteomalazie

Osteoporose

O O O O OO

durchgefihrt wird.

Falls die Analyse nicht im Labor des Zentrums fir Medizinische Genetik des Hanusch-Kranken-
hauses maoglich ist, bin ich mit dem Versand der Proben an ein anderes Labor im In- und Ausland
einverstanden.

Mir ist bekannt, dass ich die Untersuchung jederzeit und ohne Angabe von Griinden abbrechen
lassen und/oder auf eine Ergebnismitteilung verzichten kann. Der Befund verbleibt dann im o. g.
Zentrum.

Ich erteile die Erlaubnis, dass die enthommenen Proben in anonymisierter Form auch fir wis-
senschaftliche Untersuchungen, die zur Aufklarung der Krankheitsentstehung und/oder der Wei-
terentwicklung der diagnostischen bzw. therapeutischen Mdglichkeiten sowie der Qualitatskon-
trolle dienen, verwendet werden durfen.

OJa O Nein
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Fiar Abrechnungszwecke werden — falls nicht schon vorhanden — im Krankenhausinformations-
system (KIS) des Hanusch-Krankenhauses meine (Versicherungs-)daten erfasst. Falls ich unten
nicht widerspreche werden hier auch die Ergebnisse der genetischen Analysen des Typs 2 und
Typs 3 (§71a GTG) in meiner Krankengeschichte dokumentiert.

O Ich widerspreche der Dokumentation der Ergebnisse der genetischen Analysen des Typs 2
und Typs 3 (§71a GTG) in meiner Krankengeschichte und Arztbriefen.*

Ein zusammenfassender Befundbericht ergeht an oben genannte/n beratende/n Arzt/Arztin (§71
GTG).

O Ich gestatte die zusatzliche Ubersendung eines zusammenfassenden Befundberichts
an folgende Arzte/Arztinnen:

Name des Arztes, Adresse bzw. Ort

Ort, Datum Unterschrift der Patientin/des Patienten, oder bei Minderjahrigen, beider Elternteile

Stempel und Unterschrift der aufklarenden Facharztin/des aufklarenden Facharztes

*Genetische Analysen werden in 4 Typen unterteilt:

Typ 1: Untersuchung von erworbenen Mutationen, z.B. bei Tumoren oder Leukamien.

Typ 2: Untersuchung von genetischen Veranderungen bei Personen, die von einer vererbbaren Erkrankung betroffen sind.

Typ 3: Untersuchung von genetischen Veranderungen, die eine Veranlagung zu einer vererbbaren Erkrankung bedingen. Zu diesem
Typ zéhlen auch Untersuchungen, die einen Ubertragerstatus fur eine vererbbare Erkrankung nachweisen, fir die vorbeu-

gende oder therapeutische MalRnahmen verfligbar sind.

Typ 4: Untersuchung von genetischen Veranderungen, die eine Veranlagung zu einer vererbbaren Erkrankung nachweisen, fir die
vorbeugende oder therapeutische MafRnahmen derzeit noch nicht verfiigbar sind.
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