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Patienteninformation Uber eine genetische Untersuchung zur Unterstitzung des Aufklarungsgesprachs nach
89 des Gendiagnostikgesetzes

Hamochromatose

Die Hamochromatose ist eine der haufigsten erblichen Stoffwechselstérungen. lhr liegt eine
erhohte Eisenaufnahme im Dinndarm zugrunde. Da der Korper keine Mdglichkeit hat, im
UbermaR aufgenommenes Eisen wieder auszuscheiden, wird das tiberschiissige Eisen im Korper
abgelagert und fuhrt zur Organschéadigung (Leber, Herz, Bauchspeicheldriise, Gelenke). Durch
eine regelmafige Aderlassbehandlung oder eine medikamenttse Therapie kann tberschissiges
Eisen ausgeschieden und die Erkrankung zum Stillstand gebracht werden.

Bei der genetischen Untersuchung wird gezielt nach zwei bestimmten Veranderungen
(Mutationen) im Erbgut gesucht (C282Y und H63D des HFE-Gens), die flr tber 80% der
Hamochromatose-Erkrankungen verantwortlich sind.

e Aus einer Blutprobe bzw. einem Wangenabstrich wird Erbgut (DNA) gewonnen. Die DNA wird
ausschlielich fur die Untersuchung der oben beschriebenen genetischen Veranderung
eingesetzt.

e Das Testergebnis kann eine Erklarung fur die Symptome liefern, bzw. den Verdacht auf eine
Erkrankung erharten. Das Testergebnis erlaubt jedoch keine Vorhersage, ob, wann oder in
welchem Ausmal eine Erkrankung eintritt.

e Das Testergebnis wird vom Labor nur Ihrem Arzt mitgeteilt. Sie kdnnen es ablehnen, dass der
Arzt lhnen das Ergebnis oder Teile davon mitteilt.

o Das isolierte Erbgut wird zum Zweck der Nachprufbarkeit kurzfristig aufbewahrt und
anschliel3end vernichtet.

Ihre Arztin/lhr Arzt wird Sie bitten, eine Erklarung zu unterschreiben, in der Sie die Einwilligung zu
der oben genannten Untersuchung geben. Diese Einwilligung kénnen Sie jederzeit — auch
mundlich — widerrufen. Die Untersuchung wird dann nicht durchgefuhrt, bzw. der Befund der
Untersuchung wird vernichtet und Ihrem Arzt nicht mitgeteilt.



