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Sehr geehrte Eltern,

im Nachfolgenden wollen wir Sie uUber die oben gemarStudie informieren. Die Ursache vieler
genetischer Syndrome ist bisher nicht bekannt &den mit den bisher verwendeten Methoden nicht
sicher identifiziert werden. Im Rahmen dieser Studird daher versucht, durch die Verwendung
neuerer Methoden, mit denen fast alle Gene seqerengerden kdonnen, die genetische Ursache der
Erkrankung lhres Kindes aufzuklaren. Die Studierah Klinikum rechts der Isar und dem Helmholtz
Zentrum Munchen gefordert.

Welche Daten werden in der Studie erhoben?

In der Studie werden Gene (DNA) und gegebenenfall&Genprodukte (RNA, Proteine,
Stoffwechselprodukte) aus Bioproben (Blut, ZellenGewebeproben) von lhrem Kind und lhnen
durch genomweite genetische Methoden untersucht, umach den genetischen Ursachen und
genetischen Risikofaktoren lhrer oder der Erkrankung lhres Kindes zu suchen.Genomweite
genetische Methoden' bedeutet, dass versucht diedgenetische Information aller Gene moglichst
vollstandig zu erfasserHierzu werden DNA-Sequenziertechniken verwendeg ©eile oder die
Gesamtheit des Genoms erfassen (Exom- oder Genquefsaerung). Neben den genetischen Daten
werden auch klinische Daten tber die Erkrankungdiitindes verwendet. Die Daten sollen nicht nur
zur Erforschung der bei Threm Kind bestehendendfkung eingesetzt werden, sondern auch bei der
Erforschung anderer Erkrankungen als Vergleichskdatdienen.

Welche Ergebnisse der Studie werden wie mitgeteilt?

Im Rahmen der Studie werden nicht nur bekannte, mitder Erkrankung lhres Kindes in
Verbindung stehende Gene untersucht, sondern es wlirauch nach bisher unbekannten
genetischen Ursachen geforscht. Ergebnisse, die dlssache der Erkrankung lhres Kindes
angesehen werden konnen, werden demjenigen Arzt rgiteilt, der lhr Kind in die Studie
aufgenommen hat. Dieser Arzt wird Sie Uber das Erdmis informieren. Wenn zu einem spéateren
Zeitpunkt weitere Ergebnisse vorliegen, werdenalm®eut mitgeteilt. Es kann jedoch nicht garantier
werden, dass alle zukunftigen Ergebnisse mitgeteittden kdnnen.

Wie wird mit Nebenbefunden umgegangen?

Bei genomweiten Untersuchungen konnen sich auch Befde ergeben, die auf Risiken fir
Erkrankungen hinweisen, welche nichts mit derjeniga zu tun haben, wegen derer Ihr Kind in

die Studie aufgenommen wirdDies kann zum Beispiel das Risiko fur bestimmte ®drerkrankungen
oder den Ubertragerstatus fiir eine erbliche Erksagkbetreffen. Wir erheben gegenwartig solche
Nebenbefunde nicht systematisch, bemihen uns &gere8zvarianten zu ermitteln, die therapeutisch
relevant sind bzw. bei denen empfohlene Vorsorggaathungen zur Verfligung stehen. Solche
Befunde konnen mitgeteilt werden, ein Anspruch Mifteilung, Vollsténdigkeit oder zukunftige
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Aktualisierung dieser Nebenbefunde besteht jedoathtn Der Ubertragerstatus fir rezessive
Erkrankungen und genetische Faktoren im Zusammeniminder Empfindlichkeit auf Medikamente
beeinflussen (Pharmkogenetische Sequenzvarianendew nicht mitgeteilt.

Wie lange wird die Studie durchgefthrt?

Die Studie hat kein vorgegebenes EndeDie Erforschung von genetischen Ursachen von
Erkrankungen mittels genomweiter Sequenzierungeint stoch am Anfang. Es ist zu erwarten, dass
sich die Technik verbessern wird und zugleich dass® Uber die genetischen Ursachen von
Erkrankungen weiter zunimmt. Mit der Teilnahme thkéndes an der Studie stimmen Sie zu, dass in
Zukunft weitere genetische Untersuchungen an dénosrmenen Bioproben durchgefiihrt werden
oder die erhobenen Daten neu analysiert werdenzundiesem Zweck lhre Bioproben unbefristet
aufbewahrt werden.

Wo werden die Daten verwaltet?

Die Daten werden am Institut fiur Humangenetik der Technischen Universitat Minchen
verwaltet. Daten und Untersuchungsmaterial konnen im RahmenFRayschungsprojekten auch mit
kooperierenden wissenschaftlichen Instituten aasgeht werden. Dabei werden keine personlichen
Daten wie Name oder Adresse weitergegeben. Es wallie Anstrengungen unternommen, um die
Daten sicher zu verwaltemie Moglichkeit, dass Daten entwendet werden, kanfjedoch nicht
vollig ausgeschlossen werden.

Wo werden Daten aus dieser Studie veroffentlicht?

Daten kénnen in wissenschaftlichen Zeitschriften véffentlicht und in Datenbanken deponiert
werden. Datenbanken, in denen genomweite Daten gesghert werden und die ausschliel3lich der
Forschung dienen, sind zum Beispiel das European @Geme-phenome Archive (EGA;
http://www.ebi.ac.uk/ega/) oder Decipher (http://deipher.sanger.ac.uk/).

Die genomischen und klinischen Daten und gegebenat$ auch Bildmaterial werden dabei ohne
Angabe von personlichen Daten wie Name oder Adressgespeichert. Trotzdem besteht das
Risiko, dass die Daten von einem Dritten Ihnen odethrem Kind zugeordnet werden. Dies ist
moglich, weil genetische Daten spezifisch flr eingePersonen sind. Jemand, der aus irgendwelchen
Grunden partielle genetische Daten von Ihnen daem Kindes besitzt oder erhoben hat, kann diese
Daten unter Umsténden benutzen, um sie mit veriiiteten Daten zu vergleichen.

Wie kann die Teilnahme an dieser Studie beendet wer  den?

Die Teilnahme an diesem Projekt kann jederzeit beetet werden, indem Sie den beratenden Arzt
oder die Studienzentrale schriftlich benachrichtiga. Die Forschungsdaten werden dann nicht far
weitere Studien verwendet. Daten, die in bereitsltyefihrten Untersuchungen erhoben wurden oder
die bereits in wissenschaftlichen Artikeln oder @&wdtanken verdffentlicht sind, kdnnen nicht
zurtickgezogen werden. Durch die Riicknahme des Eit@wrglnisses zu dieser Studie entstehen fur Ihr
Kind keinerlei Nachteile in der Gibrigen medizinisahDiagnostik oder Behandlung.

Sind die Sequenzdaten fur Studienteilnehmer verfigb ar?

Auf Anfrage senden wir lhnen die 'rohen’ Sequenzdan zu. Die Sequenzdaten enthalten keine
Interpretation der Daten. Die Anfrage auf Zusendkagn an den Arzt gerichtet werden, der Sie in die
Studie aufgenommen hat.

Fur weitere Fragen stehen wir Ihnen jederzeit geund/erfiigung (siehe Telefonnummer oben)
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Institut fir Humangenetik
des Klinikums rechts der Isar

der Technischen Universitdat Miinchen

Direktor: Prof. Dr. Th Meitinger Klinikum rechts der Isar Technische Universitét Minchen
Trogerstr. 32, 81675 Miinchen
Tel. 089/4140-6381; Fax -6382

Patientendaten Untersuchungsmaterial:

(ggf. Aufkleber)

Name Vorname — -

Klinische Diagnose:
Geburtsdatum Tel.:
Strale Verantwortliche/r Arztin/Arzt:
PLZ Wohnort

Einverstandniserklarung zur Studie "Ursachenerkennu ng von genetischen Syndromen
mittels genomweiter Sequenzierung"

Studienteilnahme

Ich habe die Information zu der Studie gelesen bimddurch den unten genannten Arzt Uber den
Zweck, den Ablauf und die Bedeutung der Studie dncufgeklart worden. Ich habe eine Kopie der
Probandeninformation und Einverstandniserklarungsgahandigt bekommen. Ich stimme der
Teilnahme an der Studie zu und bin mit der Entngh¥Weewendung und zeitlich unbefristeten

Aufbewahrung einer Bioprobe (Blut- oder Gewebepyalml der entsprechenden Ergebnisse von

[ ] meinem Kind
[ ] mir selbst

einverstanden.

Verwendung der Proben fur andere Fragestellungen

Ich bin damit einverstanden, dass die entnommenepré@en und die erhobenen Daten fur Studien
mit anderen wissenschaftlichen Fragestellungen ered@t werden konnen. Ich habe verstanden, dass
die Bioproben und Daten in einem anderen Kontexkalntrollen verwendet werden.

Ja[ ] Nein[]

Freiwilligkeit der Teilnahme
Ich habe verstanden, dass die Teilnahme an dereStgiwillig ist und dass ich die Teilnahme zu
jedem Zeitpunkt zuriickziehen kann, ohne dass n@r oteinem Kind hierdurch Nachteile entstehen.

Ja[ ] Nein[]

Befundmitteilung
Ich habe verstanden, dass ich Uber Befunde informierde, die nach gegenwartigem Wissen als
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Ursache meiner Erkrankung oder der meines Kindgesshen werden kdnnen.

Ja[ ] Nein[]

Nebenbefunde

Im Rahmen der Studie kdnnen sich Nebenbefunde engelie nicht im Zusammenhang mit der
Erkrankungen stehen, wegen derer die Untersuchumghgefuhrt wird, wie z.B. das Risiko fir
Tumorerkrankungen oder den Ubertragerstatus fig Emrankung. Ich habe verstanden, dass solche
Befunde in Ausnahmeféllen mitgeteilt werden koénndass aber kein Anspruch auf Mitteilung,
Vollstandigkeit oder Aktualisierung solcher Befurukessteht.

Jal | Nein[_]

Datenspeicherung

Ich bin damit einverstanden, dass Bioproben unéiabn mir oder meinem Kind mit kooperierenden
Forschungsinstituten ausgetauscht werden kdnnerhdbe verstanden, dass solch ein Austausch ohne
Angabe von personlichen Daten wie Name oder Adressgenommen wird.

Ich bin damit einverstanden, dass Daten von mir otinem Kind in wissenschaftlichen Zeitschriften
vertffentlicht und in wissenschaftlichen Datenbankdeponiert werden konnen, sofern alle
personlichen Informationen wie Name oder Adresse @en Daten entfernt sind. Datenbanken, in
denen genomweite Daten gespeichert werden undudeziliel3lich der Forschung dienen, sind zum
Beispiel das European Genome-Phenome Archive (E@A) Decipher.

Ich bin informiert worden, dass theoretisch die Ntkeit besteht, dass die Daten von einem Dritten
mir bzw. meinem Kind zugeordnet werden. Dies isglhatl, wenn jemand partielle genetische Daten
von mir oder meinem Kind besitzt und diese Datem de&n in Datenbanken deponierten Daten

vergleicht.

Ja[] Nein[]
Unentgeltlichkeit )
Ich habe verstanden, dass ich fur die Uberlassen@lit- bzw. Gewebeproben von mir oder meinem
Kind kein Entgelt erhalte und dass ich keinen Aosprauf Vergitung, Tantiemen oder sonstige

Beteiligung an finanziellen Vorteilen und Gewinnlegibe, die sich moglicherweise aus der Forschung
mit Blut- bzw. Gewebeproben von mir oder meinemd<émgeben.

Jal | Nein[_]

Mutter/Vater
Name:

Datum: Unterschrift:

Arzt
Name:

Datum: Unterschrift: Berufsadresse:
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