Einsendeformular
Individuelles Panel

Allgemeine Informationen

Patient / Ratsuchender

Name:

Vorname:

Geburtsdatum:

Geschlecht (zum zeitpunkt der Geburt): O mannlich QO weiblich

Geschlechtsidentitat (falls abweichend von oben):
O Frau 0O Mann Q nicht-binar QO Weiteres:

Untersuchungsmaterial

Q Blut__ ml (mind. -2 m EDTA-Biut) O Blutkarten (mind. 5 Spots)
O DNA__ g (mind. 1-2 ug DNA, Konz. 2 50 ng/pl) DNA-Nr.:

O Sonstiges

Externe ID:

Entnahmedatum:

Der Versand der Proben per Post in einem Karton oder gepolsterten Umschlag ist problemlos
moglich. Die Proben sollten nicht direkter Sonneneinstrahlung ausgesetzt sein. Versandmaterial
konnen Sie per E-Mail (info@cegat.de) kostenlos anfordern.

Einverstiandniserklarung
Mit dieser Unterschrift bestatige ich nach erfolgter Aufklarung gemaR GenDG und

unter Kenntnis meines Widerrufsrechts mein Einverstandnis mit der/den genetischen
Analyse(n) und der dafiir erforderlichen Probenentnahme.

Ich wurde dariber aufgeklart und stimme zu, dass meine personenbezogenen Daten
und die in der Analyse erhobenen Daten unter Beachtung des Datenschutzes und der
arztlichen Schweigepflicht aufgezeichnet, ausgewertet und ggf. in pseudonymisierter Form
in wissenschaftlichen Datenbanken gespeichert und der Untersuchungsauftrag oder Teile
davon, falls erforderlich, an ein spezialisiertes Kooperationslabor weitergeleitet werden.

Ich bin einverstanden, dass meine Untersuchungsergebnisse innerhalb des
Aufbewahrungszeitraumes neu bewertet werden kénnen. Bei Anderungen wird mein Arzt
per E-Mail informiert.

Ich erklare mich hiermit einverstanden, dass alle erhobenen Daten von der
CeGaT GmbH elektronisch gespeichert, verarbeitet, genutzt und uUbermittelt werden.
Nahere Informationen zum Datenschutz und lhren diesbeziiglichen Rechten unter
www.cegat.de/datenschutz

Hinweis

Wir weisen darauf hin, dass bei Anforderung einer Exom-Diagnostik aus
technischen Griinden alle Gene sowie die gesamte mtDNA sequenziert werden. Die
diagnostische Auswertung beschrankt sich auf Varianten in Genen, die im Rahmen
der Fragestellung relevant sind. Bei vergleichenden Exomanalysen mehrerer
Familienmitglieder werden die korrekten Verwandtschaftsverhaltnisse vorausgesetzt
(z. B. Trio-Exom-Analyse).

Diese Einverstandniserklarung kann ich jederzeit ohne Angabe von Griinden
widerrufen. Ich hatte die notwendige Bedenkzeit.

Sofern der Patient / die Patientin das Einsendeformular nicht unterschrieben hat:
Als behandelnder Arzt / behandelnde Arztin bestétige ich, den Patienten / die Patientin
Uber die genetische Untersuchung aufgeklart zu haben und, dass mir das Einverstéandnis
des Patienten / der Patientin schriftlich vorliegt. Bei Diagnostik flr Minderjahrige bestatige
ich das Vorliegen des Einverstandnisses aller Sorgeberechtigten.

Als behandelnder Arzt / behandelnde Arztin bestéatige ich, dass ich autorisiert bin die
genetische Diagnostik des o.g. Patienten zu beauftragen. Im Falle von pradiktiver
genetischer Diagnostik bestétige ich, dass ich auch hierfur autorisiert bin und die hierfur
notwendigen Voraussetzungen erflillt habe. Bei Diagnostik fir Minderjahrige bestatige
ich das Vorliegen des Einverstandnisses aller Sorgeberechtigen

Patient / Vertreter Arzt

(Druckbuchstaben) (Druckbuchstaben)
X X

Patient / Vertreter Arzt

(Datum, Unterschrift) (Datum, Unterschrift)

CeGaT GmbH | Paul-Ehrlich-StraRe 23 | 72076 Tubingen
Telefon +497071/565 44-55 | Fax +497071/56544-56 | info@cegat.de | www.cegat.de

Einsender / Klinik
Name:

Vorname:
Einrichtung:
StralRe:

PLZ/Stadt:

Land:

Telefon:

E-Mail:

USt-IdNr.:

Sofern Sie eine Umsatzsteuer-Identifikationsnummer besitzen, geben Sie diese bitte an.

O an Einsender / Klinik
O an Patient:(KVA-Nr.: )

Rechnung

Name:
Vorname:
StralRe:
PLZ/Stadt:
Land:

E-Mail:

Im Folgenden wird ein Nichtankreuzen wie ,,Nein“ gewertet.

Mit der Aufbewahrung von Probenmaterial zum Zweck der Nachpriifbarkeit, der
Qualitatssicherung bzw. fiir ergédnzende Untersuchungen (fiir max. 10 Jahre) bin

ich einverstanden. 4 Ja 0O Nein
Die Untersuchungsergebnisse sollen lber die gesetzliche Frist von 10 Jahren .
hinaus aufbewahrt werden. a Ja 0O Nein
Mit der Aufbewahrung und Verwendung von Untersuchungsmaterial und/oder

Befunden fir wissenschaftliche Zwecke inkl. Publikationen in pseudonymisierter

Form bin ich einverstanden. a Ja 0O Nein
Uber Zusatzbefunde méchte ich informiert werden: Q Ja QO Nein

In seltenen Féllen konnen genetische Verdnderungen nachgewiesen werden, die nicht im
Zusammenhang mit dem Untersuchungsauftrag stehen (sog. Zusatzbefunde). Das Berichten
solcher Zusatzbefunde beschréankt sich auf pathogene Veréanderungen (ACMG Klassen 4 und 5) in
ausgewahlten Genen, fiir die eine Behandlungskonsequenz fiir den Patient/die Patientin oder die Familie
besteht (orientiert an den aktuell gliltigen Richtlinien des American College of Medical Genetics and
Genomics; Details zu den Genen und assoziierten Erkrankungen sind auf unserer Homepage gelistet:
www.cegat.de/acmg-gene). Ein Anspruch auf eine vollstandige Analyse dieser Gene besteht nicht. Sollten
keine Zusatzbefunde erhoben werden, bedeutet dies keinen Ausschluss entsprechender Risiken.

Gezielte Analysen der ACMG-Gene nach aktuellen Empfehlungen
konnen als ,,zuséatzliche Analysen“ angefordert werden.

Nach deutschem GenDG wird der Befund der genetischen Untersuchung dem aufklarenden Arzt
libermittelt. Bitte geben Sie hier die E-Mail-Adresse des aufkldarenden Arztes an:

E-Mail:

Arztstempel / Klinik ggf. Barcode (( DAKKS

Deutsche
Akkreditierungsstelle
D-ML-13206-01-00

= CAP
ACCREDITED

COLLEGE of AMERICAN PATHOLOGISTS

CLIA CERTIFIED 1D: 9902130225

CeGaT ist von der deutschen
Akkreditierungsstelle nach
DIN EN ISO 15189:2014,
dem College of American
Pathologists (CAP) sowie
CLIA akkreditiert.
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Einsendeformular
Individuelles Panel

Indikation & klinische Informationen

Art der Analyse: O betroffener Proband O NICHT betroffener Proband (pradiktive Analyse)

Indikation / Verdachtsdiagnose:

Vorausgegangene genetische Diagnostik:

Transplantationen (Knochenmark, Gewebe, Stammzellen) U1 Nein

Bitte legen Sie die lhnen vorliegenden wichtigsten Arztbriefe und Befunde in Kopie bei (mit Fotos, falls verfiigbar).

Q Ja, (bitte spezifizieren)

Klinische Informationen

Bitte geben Sie im folgenden Abschnitt klinische Informationen zu Ihrem Patienten an. Detaillierte klinische Informationen erhéhen die Wahrscheinlichkeit
kausale Veranderungen durch unsere Exom-Analyse zu identifizieren und erleichtern die Interpretation der identifizierten Varianten. Weiterhin sind auch
das Fehlen phanotypischer Merkmale in Organsystemen und Ergebnisse vorangegangener metabolischer oder molekularer Analysen eine sehr wertvolle
Informationen fir die Auswertung genetischer Analysen. Bitte nutzen Sie auch die Mdéglichkeit ,keine Auffélligkeiten” oder ,nicht untersucht / unbekannt*

im entsprechenden Abschnitt anzukreuzen.

Vorgeburtliche Anamnese:

O Normal QO Lissenzephalie O Anfélle (Q generalisiert / O fokal)
O Frihgeburt O Schizenzephalie O Enzephalopathie
O Intrauterine Wachstumsretardierung (IUGR) O Porenzephalie O Verminderte Nervenleitgeschwindigkeit
O Poly- / Oligohydramnion O Pachygyrie O Neuropathie (d motorisch / Q sensorisch)
Q Verringerte fotale Bewegungen O Polymikrogyrie a Ataxie
O Andere: 0 Bandférmige Heterotopien a Tremor
O Auffalligkeiten des Corpus callosum 4 Dystonie

. " (Bitte spezifizieren: Q Chorea
Entwicklungsstérungen: O Spastik
Q Intelligenzminderung O Hydrozephalus O Gangstérung

(@ mild, @ moderat, Q schwer) O Holoprosenzephalie O Nystagmus
O Globale Entwicklungsverzégerung O Auffalligkeiten der Basalganglien O Affektive Storung (Q Angstzustinde
U Motorische Entwicklungsverzégerung 0 Leukenzephalopathie O Depression, O Psychose) '
Q Sprachentwicklungsverzégerung Q Hirnatrophie O Migrane, O Kc;pfschmerzen
Q Autismus-Spektrum-Stérung Q Ventrikulomegalie a Schlafst(:i\rungen
O Entwicklungsrickschritte 0 Andere: O Unerklarliche Schmerzen
O Andere: QO Normales Gehirn-MRT O Andere:
O Keine geistige Behinderung O Nicht untersucht / unbekannt O Keine neurologischen Symptome
Q Keine Entwicklungsstérungen ;
Q Nicht untersucht / unbekannt Atemwegsbeschwerden und O Nicht untersucht / unbekannt
Respiratorische Symptome Augendefekte

X

raniofaziale Auffalligkeiten
Makrozephalie
Mikrozephalie
Kraniosynostose

Breite Stirn
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
Hypertelorismus
Hypotelorismus
Nasen-Auffalligkeiten

(Bitte spezifizieren:

oooocdpooo

O

Ohrenfehlbildung
(Bitte spezifizieren:

Mikrognathie
Oligodontie
Andere:

Keine kraniofazialen Auffalligkeiten
Nicht untersucht / unbekannt

00 oOoOQ

Gehirnauffalligkeiten

00 ooopboo

Respiratorische Insuffizienz
Atemversagen
Atemstillstand / Apnoe
Wiederkehrende Infektionen
Bronchiektasie

Andere:

Keine respiratorischen Auffalligkeiten
Nicht untersucht / unbekannt

Neurologische Symptome

U4 Visuelle Beeintrachtigung
(bilateral? Q Ja/Q Nein)
(Bitte spezifizieren: )

O Anophthalmie/ Q Mikrophthalmie
(bilateral? Q Ja/Q Nein)

QO Strabismus (bilateral? O Ja/Q Nein)

O Angeborene bilaterale Katarakt

O Andere:

O Keine Augendefekte
O Nicht untersucht / unbekannt

CeGaT GmbH | Paul-Ehrlich-StralRe 23 | 72076 Tubingen
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Einsendeformular
Individuelles Panel XCeGaT

Klinische Informationen

Gehordefekte und Stoérungen Immunologische und hamatologische Auffalligkeiten der Leber
des Gleichgewichtssinns Auffalligkeiten O Leberdysfunktion
O Sensorineurale Schwerhérigkeit O Autoinflammatorische Erkrankung (Bitte spezifizieren: )

(bilateral? Q Ja/Q Nein) O Immundefizienz o
O Schallleitungsschwerhdrigkeit (Bitte spezifizieren: ) Q Re2|d|_V|erendes akutes Leberversagen
Q Stérungen des Vestibularapparats N 9 Hepatische Zysten

(Q Schwindel, O Benommenheit, Re;ldl_Vlerende Infekte O Cholestase o

O Gleichgewichtsstorungen, Anamie (E!'ythrozyten) a Hypercholestc_srlnamle

O Réaumliche Desorientierung) Neutropenie . O Hepatomegalie
O Andere: Thrombozytopenie 4 Andere:

Gerinnungsstérung . I
Q Keine Gehordefekte Megaloblastische Anamie 0 Kglne Leberaufféliigksiten
O Nicht untersucht / unbekannt

Knochenmarkinsuffizienz
Hamochromatose
Andere:

Q Keine Stérungen des Gleichgewichtssinns

Q Nicht untersucht / unbekannt
Auffalligkeiten der Haut, Nagel und Haare

Q Auffalligkeiten des Bindegewebes
Keine immunologischen Auffalligkeiten (Bitte spezifizieren: )

Muskel-Skelett-Erkrankungen

Qa
Qa
Qa
Qa
Qa
Qa
Qa
Qa
a
9 Muskelhypotonie g Keine hamatologischen Auffalligkeiten
9 Muskelhypertonie a Nichtuntersuch?/ unbekannt ° Q Multiple Café-au-lait-Flecken
O Erhohte Creatinkinase (CK) Q Naevus flammeus
U Ptose . . o . Q Albinismus
O Arthrogrypose (angeboren? O Ja/Q Nein) Metabolische ur}d endokrmg Au"ffalllgkelten 0 Progeroides Erscheinungsbild
) . O Wachstumsstorung / Gedeihstorung .
O Minder-/ Kleinwuchs O Adipositas O Hautlasionen
Skelettdysplasie? Q Ja/Q Nei
(Skelettdysplasie a ein) O Verdacht auf eine Mitochondriopathie Q I_:_.kzeme
Q GroRwuchs O Laktatazid a Odeme
O Gelenk Hypermobilitat o Per)ot:ir?jlrieose Q Ichthyose
Q Hand-/Q FuB-Polydaktylie Q Hvoeralvkamie QO Dysplastische Nagel
O Hand-/ QO FuR-Syndaktylie Q Hyp ?);( ) Q Anhidrose
U Kamptodaktylie der Finger o Kyi)ogy amie Q Hyperhidrose
Q Klumpful® (angeboren? Q Ja /O Nein) cetose Q Alopezie
. O Hyperkalzamie .
Q Skoliose O Diabetes meliitus Q Hypertrichose (Wo? )
Q Pectus excavatum (Trichterbrust) Q Diab insioid
Q Pectus carinatum (Kielbrust) a H;?poiLeySrcI)ri]dsilsp%Ll:: 0 Andere:
O Hemihypertrophie QO H hyroidi Q Keine Auffalligkeiten der Haut,
ypoparathyroidismus
U Veranderte Knochendichte O Exokrine Pank insuffizi Nagel und Haare
(Q erhdht /O verringert) xokrine Pankreasinsuffizienz
O Exostose(n) Q Andere: dlligkei
. . Andere Auffalligkeiten
Q Verzdgerte Knochenreife O Keine metabolischen Auffalligkeiten O Organomegalie:
U Andere: QO Keine endokrinen Auffalligkeiten O Neoolasien / 0 Kreb
i eoplasien rebs
Q Keine muskularen Auffalligkeiten a N'Ch.t untersucht / unbekannt . . arp E titi
X i QO Kopie der Untersuchungsergebnisse anbei ankreatitls
QO Keine skelettalen Auffalligkeiten 0 Episodische Fieberschiibe
Q Nich h k i
ieht untersucht / unbekannt Auffalligkeiten der Niere und des g :yper;hefm'e
. . Urogenitaltrakts ypothermie
Kardlgvaskulare Defekte O Renale Zysten QO Obstipation, O Konstipation
QO Atriumseptumdefekt . Q Diarrh
. QO Renale Agenesie 1arrhoe
Q Ventrikelseptumdefekt O Hufeisenniere O Episodisches Erbrechen
Q Auffalligkeiten der Herzkammern ) Q Andere:
. Q Hyperkalzurie ndere:
O Fallot-Tetralogie O Hamaturi
O Kardiomyopathie o Pama} une
Q Arrhythmie a Hrotelnurtljelz
O Aortenaneurysma o Kypotspah'le
O Auffalligkeiten des Gefaflsystems a In%?fgr':ntl:?ézmtale
Bi ifizi :
(Bitte spezifizieren ) Q Andere-
Q Pul larterielle Hypertoni
umon.aa enefle Rypertonie QO Keine Nierenauffalligkeiten
O Andere: . - L
O Keine urogenitalen Auffalligkeiten
O Keine kardiovaskularen Auffalligkeiten QO Nicht untersucht / unbekannt
O Nicht untersucht / unbekannt
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Einsendeformular
Individuelles Panel

Indikation

X CeGaTl

Stammbaum / Familienanamnese

Konsanguinitat: d Ja

O Nein

Ethnische Herkunft:

/1 Indexpatient
O [ nicht betroffen
® B betroffen
® [+] Ubertrager

& /] verstorben
DTO Elternpaar
DTO Verwandtenehe
/N Schwangerschaft
| Abort, Totgeburt

Geschlecht unbekannt

& Eineiige Zwillinge

Zweieiige Zwillinge

Familienanamnese

Wenn ja, bitte Auflistung der betroffenen Familienmitglieder:

Gibt es weitere Familienangehorige, die an derselben oder einer ahnlichen Erkrankung leiden bzw. litten wie lhr Patient? 0 Ja 0 Nein

Name
(falls Nennung gewiinscht)

Verwandtschaftsgrad zum
Patienten (z.B. Mutter)

Erkrankungsalter

Diagnose / Symptome

Bitte nutzen Sie diesen Abschnitt, um uns weitere relevante Informationen zur Verfligung zu stellen.

CeGaT GmbH | Paul-Ehrlich-StraRe 23 | 72076 Tubingen

Telefon +497071/565 44-55 | Fax +497071/56544-56 | info@cegat.de | www.cegat.de
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Einsendeformular
Individuelles Panel XCeGaT

Untersuchungsauftrag

Untersuchungsauftrag
QO Individuelles Panel: Bitte fligen Sie die gewilinschten Gene unten oder auf der nachsten Seite ein. Wir sind lhnen gerne bei der
Auswahl der Gene behilflich.

Custom
1. 2, 3. 4. 5. 6. 7. Genset
8 9

Custom
10. 11. 12. 13. 14. 15. 16. Genset
17. 18. 19. 20. 21. 22. 23.
24. 25. 26. 27. 28. 29.

Custom
30. 31. 32. 33, 34, 35. 36. Genset
37. 38. 39. 40. 41. 42. 43.
44, 45, 46. 47. 48. 49. 50.

Zusitzliche Untersuchungen (zusatzliche Kosten konnen anfallen)

O Deletions-/Duplikationsanalyse (MLPA), Gen(e):

U Repeat-Expansion:

Q HLA-Typing (HLAO1)
| would like to receive an additional report stating the HLA alleles (HLA class | (Gene A, B, C) and HLA class Il (Gene DPA1, DPB1, DQA1, DQB1,
DRB1, DRB3, DRB4, DRB5)).

40 ACMG Genset Untersuchung

Ich mochte Uber relevante Veranderungen in der Liste der Gene, die gemaR der aktuellen Richtlinie des American College of Medical Genetics and Genomics fir
Zusatzbefunde gelistet sind, informiert werden. Die Analyse ist auf pathogene Veranderungen (ACMG Klassen 4 und 5) und die erhobenen Sequenzdaten beschrankt.
Eine gezielte Nachsequenzierung nicht abgedeckter Bereiche wird nicht durchgefiihrt. Sollten keine Befunde erhoben werden, bedeutet dies keinen Ausschluss der
entsprechenden Risiken.

GemaR deutscher Gesetzgebung darf bei Minderjahrigen eine pradiktive Diagnostik fir Erkrankungen, die erst im Erwachsenenalter auftreten, nicht durchgefiihrt werden.
Sollte das phanotypische Spektrum dieser Gene jedoch fiir die klinische Indikation des Patienten relevant sein, werden diese Gene nicht von der Analyse ausgeschlossen.
Details zu den Genen und assoziierten Erkrankungen sind auf unserer Homepage gelistet: www.cegat.de/acmg-gene

O Pharmakogenetik (PGX)
Ich méchte einen zusétzlichen Befund erhalten bei dem genetische Veranderungen, die die Wirkung von Arzneimitteln beeinflussen, berichtet werden. Details finden Sie
auf unserer Website: www.cegat.de/pax

Fur Riickfragen und Beratung stehen wir lhnen gern zur Verfiigung.
Bitte wenden Sie sich an unser Diagnostik-Support-Team.

www.cegat.de/diagnostic-support
diagnostic-support@cegat.de | Telefon +49 7071/565 44-55
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