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AUFTRAG ZUR MOLEKULARGENETISCHEN DIAGNOSTIK HERZERKRANKUNGEN 
 

 

 EILT (z. B. Therapierelevanz, Pränatalfall) 

 

 Gesetzliche KV, ambulant extern (bitte Laborüberweisungsschein Nr. 10 beifügen)   Privatversichert, Rechnung an Patient (bitte Rechnungsadresse beifügen) 

 Gesetzliche KV, Hochschulambulanz UK Ulm (bitte Überweisungsschein Nr. 6 beifügen) Abrechnung nach § 116b SGB V 

 Rechnung an einsendende(n/s) Arzt/Praxis/Klinikum     Interne Leistungsverrechnung Universitätsklinikum Ulm   

 1   Bei fehlender Angabe wird die Rechnung an den Einsender bzw. Patienten gestellt. Gleiches gilt für den Fall, dass eine Abrechnung aufgrund falscher Angaben nicht möglich ist. 

Stufendiagnostik gewünscht  nein  ja (bitte Reihenfolge angeben) 

 

Zweitprobe (Bestätigungsprobe)   

Asservierung gewünscht der kompletten Probe(n)  der miteingesandten Zweitprobe 
 

 

☐ Herzgene - großes Panel (153 Gene) (NGS) ABCC6, ABCC9, ACAD9, ACADVL, ACTA1, ACTC1, ACTN2, AGK, AGL, AKAP9, ALMS1, ALPK3, ANK2, ANKRD1, 
APOA1, BAG3, BRAF, CACNA1C, CACNA2D1, CACNB2, CALM1, CALM2, CALM3, CALR3, CASQ2, CASZ1, CAV3, CBL, 
CDH2, CHRM2, COX15, CRYAB, CSRP3, CTNNA3, DES, DMD, DOLK, DPM3, DSC2, DSG2, DSP, DYSF, EEF1A2, 
ELAC2, EMD, EPG5, ETFA, ETFB, ETFDH, FBXL4, FBXO32, FHL1, FHOD3, FKTN, FLNC, FOXD4, FXN, GAA, GATA4, 
GATA6, GATC, GBE1, GLA, GLB1, GPD1L, GSK3B, HAND1, HCN4, HRAS, ILK, JPH2, JUP, KCNE1, KCNE2, KCNE3, 
KCNH2, KCNJ2, KCNJ5, KCNQ1, KLHL24, LAMA4, LAMP2, LDB3, LEMD2, LMNA, LMOD2, LRRC10, MIPEP, MLYCD, 
MYBPC3, MYBPHL, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3, MYL4, MYLK2, MYOZ2, MYPN, NDUFAF2, NEBL, NEXN, NKX2-5, 
NOS1AP, NRAP, PCCA, PCCB, PKP2, PLEKHM2, PLN, PPCS, PRDM16, PRKAG2, PTPN11, QRSL1, RAF1, RBCK1, 
RBM20, RIT1, RMND1, RYR2, SCN1B, SCN3B, SCN4B, SCN5A, SGCD, SLC25A4, SLC4A3, SNTA1, SOS1, SPEG, 
TAB2, TAFAZZIN, TANGO2, TBX20, TBX5, TCAP, TECRL, TGFB3, TMEM43, TMPO, TNNC1, TNNI3, TNNI3K, TNNT2, 
TOR1AIP1, TPM1, TRDN, TRPM4, TTN, TTR, VCL, VPS13A 

☐ Arrhythmie (19 Gene) (NGS) ANK2, CACNA1C, CACNA2D1, CACNB2, CALM1, CALM2, CALM3, CASQ2, KCNE1, KCNE2, KCNH2, KCNJ2, KCNQ1, 
RYR2, SCN5A, SLC4A3, TANGO2, TECRL, TRDN 

☐ Arrhythmogene rechts-ventrikuläre 

Kardiomyopathie (ARVC) (21 Gene) (NGS) 
BAG3, CDH2, CTNNA3, DES, DSC2, DSG2, DSP, FLNC, JUP, LDB3, LEMD2, LMNA, MYH7, NKX2-5, PKP2, PLN, 
RYR2, SCN5A, TGFB3, TMEM43, TTN 

☐ Brugada-Syndrom (BrS) (11 Gene) (NGS) CACNA1C, CACNB2, GPD1L, HCN4, KCNE3, KCNH2, PKP2, SCN1B, SCN3B, SCN5A, TRPM4 

☐ Dilatative Kardiomyopathie (DCM) 

       (45 Gene) (NGS + MLPA für DMD) 

ABCC9, ACTC1, ACTN2, ANKRD1, BAG3, CALR3, CASQ2, CAV3, CRYAB, CSRP3, DES, DMD, DSP, FKTN, FLNC, ILK, 
JPH2, LAMA4, LAMP2, LDB3, LMNA, MYBPC3, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3, MYLK2, MYOZ2, MYPN, NEBL, NEXN, 
PLN, PRKAG2, RAF1, RBM20, SCN5A, SGCD, TAFAZZIN, TCAP, TNNC1, TNNI3, TNNT2, TPM1, TTN, VCL 

☐ Hypertrophe Kardiomyopathie (HCM)   

       (34 Gene) (NGS) 

ACTA1, ACTC1, ACTN2, ANKRD1, CALR3, CASQ2, CAV3, CRYAB, CSRP3, DES, FHL1, FLNC, GLA, JPH2, LAMP2, 
LDB3, MYBPC3, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3, MYLK2, MYOZ2, MYPN, NEXN, PLN, PRKAG2, TCAP, TNNC1, TNNI3, 
TNNT2, TPM1, TTR, VCL 

☐ Katecholaminerge polymorphe ventrikuläre 

Tachykardie (CPVT) (11 Gene) (NGS) 
ANK2, CALM1, CALM2, CALM3, CASQ2, KCNE1, KCNJ2, LMNA, RYR2, TECRL, TRDN 

☐ Long-QT-Syndrom (16 Gene) (NGS) AKAP9, ANK2, CACNA1C, CALM1, CALM2, CAV3, KCNE1, KCNE2, KCNE3, KCNH2, KCNJ2, KCNJ5, KCNQ1, SCN4B, 
SCN5A, SNTA1 

☐ Non-Compaction-Kardiomyopathie (NCCM) 

(6 Gene) (NGS) 
 

 

ACTC1, MYBPC3, MYH7, TAFAZZIN, TNNT2, TPM1 

PATIENTENDATEN (GGF. AUFKLEBER) 
 

______________________________________________________________ 

Krankenkasse oder Kostenträger 
 

_____________________________________ _________________ 
Name, Vorname    Geburtsdatum 
 

_____________________________________  _____________________ 
Straße, Nr.     PLZ 
 

____________________________________________ _____________________ 
 Ort    (Referenz/Aktenzeichen) 

Geschlecht:           ☐ weiblich                    ☐ männlich                  ☐ divers 

 EINSENDER 

 

_____________________________________ ___________________ 
Ansprechpartner (Druckschrift)   Telefon 

 

Praxis/Klinikstempel mit Befundadresse  

 

 

 

 

______________ ______________________________________________ 
Datum  Unterschrift 

ABRECHNUNGNSINFORMATIONEN 1 

HERZERKRANKUNGEN 
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☐ RASopathie (24 Gene) (NGS) A2ML1, BRAF, CBL, HRAS, KRAS, LZTR1, MAP2K1, MAP2K2, MRAS, NF1, NRAS, PPP1CB, PTPN11, RAF1, RASA2, 
RIT1, RRAS, RRAS2, RREB1, SHOC2, SOS1, SOS2, SPRED1, SPRED2 

 

 

  Blut*, Entnahmedatum: ______________________, Uhrzeit: ______________________ 

 * Primär EDTA-Blut, 5 - 10 ml (bei Neugeborenen, wenn möglich 2 - 5 ml), Blutentnahmeröhrchen beschriftet, Versand im Umröhrchen, ungekühlt 

 

  DNA-Probe, Volumen [µl]: __________________, DNA-Konzentration [ng/µl]: ____________________ 
 

Anderes (nur nach vorheriger Absprache): _____________________________________ 

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

 

 

Das Gesetz über genetische Untersuchungen beim Menschen (Gendiagnostikgesetz – GenDG) schreibt vor, dass genetische Analysen nur nach Vorliegen einer 
schriftlichen Einverständniserklärung der zu untersuchenden Person bzw. des gesetzlichen Vertreters durchgeführt werden dürfen. Ferner muss der verantwortliche 
(=anfordernde) Arzt über die Bedeutung der Diagnostik ausführlich aufklären. Bei auffälligem Befund muss eine fachlich qualifizierte genetische Beratung angeboten 
werden. Vor und nach vorgeburtlicher oder prädiktiver (vorhersagender) Diagnostik muss eine genetische Beratung erfolgen. 
Ferner erfordert jede genetische Untersuchung gemäß §§ 8,9 eine Beratung des Patienten/seines gesetzlichen Vertreters durch den verantwortlichen Arzt 
(Auftraggeber) und die gegenüber dem aufklärenden Arzt schriftlich erteilte Einverständniserklärung mit Erklärung zum Verbleib nicht verbrauchten 
Untersuchungsmaterials. Die Missachtung der gesetzlichen Vorschrift ist unter Strafe gestellt. Wir können die gewünschte genetische Untersuchung nur durchführen, 
wenn uns zusammen mit diesem Auftragsformular eine Kopie der folgenden Einverständniserklärung mit Unterschrift des Patienten oder Unterschrift des 
einsendenden Arztes, dass ihm die vom Patienten unterschriebene Einverständniserklärung vorliegt, zugesendet wird. 
 

 

Indikation / Diagnostische Fragestellung (mit ICD10-Code) 

 

 betroffene Person  prädiktiv   pränatal   Anlageträgerschaft/Segregation 

 

Untersuchung hinsichtlich familiär bekannter Mutation gewünscht  nein  ja (Bitte Befund beilegen) 

 

       _________________________ _________________________ 
       Gen     Mutation 

 

Familienanamnese 

 auffällig   unauffällig  nicht bekannt 

 

 

Genetische Vorbefunde Patient/in  nein  ja (bitte Befunde beilegen) 

Angehörige erkrankt   nein  ja    nicht bekannt 

Genetische Vorbefunde Angehörige  nein  ja (bitte Befunde beilegen)  nicht bekannt 

 

Bereits von uns untersucht: _____________________________________________ _________________________________________________ 
   Name oder Aktenzeichen    Verwandtschaft zu Patient/in 

 

Schwangerschaft    nein  ja Schwangerschaftswoche: ____________________________________ 

 

Ethnische Herkunft  

 

Konsanguinität in der Familie  nein  ja 

PROBENMATERIAL 

GENDIAGNOSTIKGESETZ 

ANGABEN ZUM PATIENTEN 

ICD10-Code Indikation 

(Klinische Befundberichte / Stammbaumskizze erwünscht, ggf. auf separatem Blatt) 

 



PATIENTENDATEN 

Name: 

Vorname: 

Geb.-Dat.: 
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Aufklärung vor genetischen Analysen gemäß Gendiagnostikgesetz (GenDG) 
(zum Verbleib beim Patienten)  
 
Die Deutsche Gesellschaft für Humangenetik (GfH) und der Berufsverband Deutscher Humangenetiker (BVDH) weisen ausdrücklich darauf hin, dass das 
Gendiagnostikgesetz (GenDG) für alle genetischen Analysen gemäß GenDG eine ausführliche Aufklärung und eine schriftliche Einwilligung der Patienten voraussetzt. 
Vor vorgeburtlichen und prädiktiven (vorhersagenden) Analysen soll zusätzlich eine genetische Beratung durch einen Facharzt für Humangenetik oder einen Arzt mit 
entsprechender Zusatzqualifikation angeboten werden. Bitte lesen Sie diese Patienteninformation zur Aufklärung vor genetischen Analysen sorgfältig durch und 
sprechen Sie uns gezielt an, wenn Sie Fragen dazu haben.  
 

Ihnen (oder einer Person, für die Sie sorgeberechtigt sind oder die Sie betreuen) wurde die Durchführung einer genetischen Analyse empfohlen, um folgende 
Diagnose/Fragestellung abzuklären:  
 

________________________________________________________________________________________________________________________________________ 
 

Wir möchten Ihnen erläutern, welches Ziel diese Analyse hat, was bei genetischen Analysen geschieht und welche Bedeutung die Ergebnisse für Sie und Ihre 
Angehörigen erlangen können.  
 

Eine genetische Analyse hat zum Ziel,  
- die Erbsubstanz (DNS/DNA, Chromosomen) mittels molekulargenetischer oder zytogenetischer Analyse oder 
- die Produkte der Erbsubstanz (Genproduktanalyse, z. B. mRNA-Analyse)  
auf genetische Eigenschaften zu untersuchen, die möglicherweise die Ursache der bei Ihnen oder Ihren Angehörigen aufgetretenen oder vermuteten 
Erkrankung/Störung sind.  
 

Als Untersuchungsmaterial dient in den meisten Fällen eine Blutprobe (5 ml, bei Kindern oft weniger). Normalerweise bedingt eine Blutentnahme keine 
gesundheitlichen Risiken. Manchmal kann im Bereich der Einstichstelle eine Blutansammlung (Hämatom) oder extrem selten eine Nervenschädigung auftreten. Sollte 
in Ihrem Fall eine Gewebeentnahme notwendig sein (Hautbiopsie, Fruchtwasserpunktion, Chorionzottenbiopsie o. a.), werden Sie gesondert über die Risiken der 
Probenentnahme für Sie und ggf. für das von Ihnen erwartete Kind aufgeklärt. Ein weiteres, nie völlig auszuschließendes Risiko besteht in der Möglichkeit einer 
Probenverwechslung. Es werden alle Maßnahmen unternommen, um diese und andere Fehler zu vermeiden.  
 

Bei einer genetischen Analyse werden  
- entweder bei einem konkreten Verdacht gezielt einzelne genetische Eigenschaften (z. B. mittels molekularzytogenetischer, molekulargenetischer oder 

Genprodukt-analyse) 
- oder viele genetische Eigenschaften gleichzeitig im Sinne einer Übersichtsmethode (z. B. mittels Chromosomenanalyse, DNA-Array, Genom-/Exom-/Panel-

sequenzierung) untersucht.  
 
 

Bedeutung der Ergebnisse 
Wird eine krankheitsverursachende Eigenschaft (z. B. eine Mutation) nachgewiesen, hat dieser Befund in der Regel eine hohe Sicherheit. Je nach dem konkreten 
Befund stehen in einigen Fällen umfangreiche Informationsquellen und in anderen Fällen nur spärliche Informationen einzelner Fallbeschreibungen zur Verfügung. 
Dies wird mit Ihnen in der Beratung besprochen. Wird keine krankheitsverursachende Mutation gefunden, können trotzdem für die Erkrankung verantwortliche 
Mutationen in dem untersuchten Gen oder in anderen Genen vorliegen, die technisch bedingt nicht erfasst wurden oder ein Gen betreffen, das bisher mit der 
Erkrankung noch nicht in Verbindung gebracht wurde. Eine genetisch bedingte Krankheit bzw. Veranlagung für eine Krankheit lässt sich daher meist nicht mit völliger 
Sicherheit ausschließen. In diesem Fall werden wir versuchen, eine Wahrscheinlichkeit für das Auftreten der o. g. Erkrankung bzw. eine Veranlagung bei Ihnen bzw. 
Ihren Angehörigen abzuschätzen.  
Manchmal werden Genvarianten nachgewiesen, deren Bedeutung unklar ist. Dies wird dann im Befund angegeben und mit Ihnen besprochen. Dann kann ein 
Zusammenhang der Variante mit Ihren Symptomen weder klar bestätigt noch sicher ausgeschlossen werden. Eine umfassende Aufklärung über alle denkbaren 
genetisch (mit-)bedingten Erkrankungsursachen ist nicht möglich. Es ist auch nicht möglich, jedes Erkrankungsrisiko für Sie selbst oder Ihre Angehörigen 
(insbesondere für Ihre Kinder) durch genetische Analysen auszuschließen.  
Prinzipiell können bei allen Untersuchungstechniken Ergebnisse auftreten, die nicht mit der eigentlichen Fragestellung im direkten Zusammenhang stehen, aber 
trotzdem von medizinischer Bedeutung für Sie oder Ihre Angehörigen sein können (sog. Zufallsbefunde). Insbesondere bei den Übersichtsmethoden wie Array-
Analysen und Genom-/Exomsequenzierungen können Zufallsbefunde auftreten, welche auf (Ihnen möglicherweise noch nicht bewusste) erhöhte Risiken für eventuell 
schwerwiegende, nicht vermeidbare oder nicht behandelbare Erkrankungen hinweisen. Wir unterscheiden drei Gruppen von Zufallsbefunden entsprechend möglicher 
weitergehender Konsequenzen der detektierten Variante (medizinisch angehbare Erkrankungen, medizinisch nicht angehbare Erkrankungen, Überträger-Status). Im 
Rahmen der Einwilligung können Sie bestimmen, ob bzw. unter welchen Umständen Sie über derartige Zufallsbefunde informiert werden möchten.  
Von den Zufallsbefunden sind die sog. Zusatzbefunde abzugrenzen, welche nicht erhoben bzw. mitgeteilt werden. Der Begriff Zusatzbefunde (englisch: secondary 
findings) bezeichnet gemäß 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.  
Werden mehrere Familienmitglieder untersucht, ist eine korrekte Befundinterpretation davon abhängig, dass die angegebenen Verwandtschaftsverhältnisse 
stimmen. Sollte der Befund einer genetischen Analyse zum Zweifel an den angegebenen Verwandtschaftsverhältnissen führen, teilen wir Ihnen dies nur mit, wenn es 
zur Erfüllung unseres Untersuchungsauftrags unvermeidbar ist.  
 

Widerrufsbelehrung  
Sie können Ihre Einwilligung zur Analyse jederzeit ohne Angaben von Gründen ganz oder teilweise zurückziehen. Sie haben das Recht, Untersuchungsergebnisse nicht 
zu erfahren (Recht auf Nichtwissen), eingeleitete Untersuchungsverfahren bis zur Ergebnismitteilung jederzeit zu stoppen und die Vernichtung aller 
Untersuchungsmaterialien sowie aller bis dahin erhobenen Ergebnisse zu verlangen. 
 

 
 
  



PATIENTENDATEN 

Name: 

Vorname: 

Geb.-Dat.: 
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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) in pseudonymisierter Form zur internen Qualitätssicherung, Lehre sowie für wissenschaftliche Zwecke eingesetzt und anonymisiert in wissenschaftlichen 

Fachzeitschriften veröffentlicht werden dürfen.  

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

b) am Universitätsklinikum Ulm für die vorgeschriebene Frist von 10 Jahren im Rahmen der üblichen gesetzlichen Aufbewahrungsfristen aufbewahrt 

werden. 

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

c) Wenn ja: Über die vorgeschriebene gesetzliche Aufbewahrungsfrist hinaus bis zu 30 Jahre aufbewahrt werden 

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

Für spezielle Fragestellungen ist ggf. der Befund dieser genetischen Untersuchung entscheidend und somit eine wichtige Information für Ihre behandelnden 

Ärzte. Vor diesem Hintergrund ist es sinnvoll den genetischen Befund im zentralen Klinikinformationssystem dem medizinischen Personal verschiedener 

Fachrichtungen zugänglich zu machen. Damit einhergeht eine Speicherdauer von bis zu 30 Jahren.  

Ich willige ausdrücklich ein, dass genetische Befunde in der elektronischen Patientenakte / dem Klinikinformationssystem dokumentiert werden 

dürfen: 

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

Zufallsbefunde können mitgeteilt werden, müssen es jedoch nicht. Sie haben die Möglichkeit zu entscheiden, ob und welche Zufallsbefunde mitgeteilt 

werden (Nicht-Ankreuzen wird als NEIN gewertet): 
 

a) Ich wünsche die Mitteilung von Zufallsbefunden der Gruppe 1* (mögliche, auch schwere, Erkrankungen beim Träger; vorbeugende oder therapeutische 

Maßnahmen vorhanden) 

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

b) Ich wünsche die Mitteilung von Zufallsbefunden der Gruppe 2* (mögliche, auch schwere, Erkrankungen beim Träger; keine vorbeugenden oder 

therapeutischen Maßnahmen) 

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

 

Bei vorgeburtlichen Analysen und bei Kindern und Jugendlichen werden Befunde der Gruppe 2* zum Schutz des Rechts auf Nichtwissen grundsätzlich 

nicht mitgeteilt, wenn sich die Erkrankung erst im Erwachsenenalter manifestiert und mit einer späteren Einwilligungsfähigkeit gerechnet werden kann. 
 

 

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

Erkrankung führen können) 

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

 

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

Geschwister, Onkel, Tanten) Angehörigen / ausschließlich meiner folgenden Verwandten:__________________________________________________(ggf. Namen) 

genutzt werden dürfen (nicht zutreffendes bitte streichen). 
 

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

Ich stimme zu, dass meine Daten für Abrechnungszwecke an eine Ärztliche Verrechnungsstelle weitergegeben werden dürfen. 

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

 
 

Die Untersuchungsergebnisse dürfen folgenden mitbetreuenden Ärzten 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 ärztlichen Person                              Unterschrift der verantwortlichen ärztlichen Person 

 

  

EINVERSTÄNDNISERKLÄRUNG ZUR DURCHFÜHRUNG EINER GENETISCHEN UNTERSUCHUNG 



PATIENTENDATEN 

Name: 

Vorname: 

Geb.-Dat.: 
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*Gruppe 1: Medizinisch angehbare Erkrankungen 

Die genetische Variante führt zum (wahrscheinlichen) Auftreten einer Erkrankung beim Träger. Die Erkrankung kann durch Vorsorge- oder therapeutische 

Maßnahmen vermieden oder günstig beeinflusst werden. Die Wahrscheinlichkeit des Auftretens von Zufallsbefunden der Gruppe 1 beträgt bei 

indikationsbezogener Auswertung maximal 1-2%. Das Wissen um eine solche Anlageträgerschaft hätte Bedeutung für Ihre medizinische Betreuung (oder die Ihres 

Kindes). 

Gruppe 2: Medizinisch nicht angehbare Erkrankungen 

Die genetische Variante führt zum (wahrscheinlichen) Auftreten einer Erkrankung beim Träger. Die Erkrankung kann jedoch nicht durch Vorsorge- oder 

therapeutische Maßnahmen vermieden oder günstig beeinflusst werden. Die Wahrscheinlichkeit des Auftretens von Zufallsbefunden der Gruppe 2 beträgt bei 

indikationsbezogener Auswertung allenfalls wenige Prozent und variiert je nach diagnostischer Fragestellung. Das Wissen um eine solche Anlageträgerschaft hätte 

keine Bedeutung für Ihre medizinische Betreuung (oder die Ihres Kindes), könnte aber einen Einfluss auf die Lebensführung und Lebensplanung haben. 

Gruppe 3: Überträger-Status 

Die genetische Variante führt nicht zur Erkrankung beim Träger, kann jedoch zum Auftreten einer Erkrankung unter den Nachkommen (oder verwandten Personen) 

führen. Die Kenntnis solcher Varianten kann daher für die Familienplanung von Bedeutung sein. Varianten der Gruppe 3 trägt jeder Mensch in seinem Erbgut (Genom), 

insbesondere Anlagen für autosomal-rezessiv oder X-chromosomal erbliche Erkrankungen. 

 

Zusatzbefunde werden nicht erhoben bzw. mitgeteilt. 

 

Definition: 

Der Begriff „Zusatzbefunde“ (englisch: secondary findings) bezeichnet gemäß 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 für Humangenetik e.V. (GfH): 24.10.2023 Stellungnahme der Deutschen Gesellschaft für 

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) 

 

 


