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Patienteninformation iber eine genetische Untersuchung zur Unterstiitzung des Aufklarungsgesprachs nach
§9 des Gendiagnostikgesetzes

Genetische Veranderung des Apolipoprotein-B-100-Gens

Apolipoproteine sind Eiweil3e, an die Cholesterin und andere Fette gebunden sind, damit sie in der
Blutbahn transportiert und von den Zellen erkannt werden kénnen. Ist das Apolipoprotein-B-100
durch eine Veranderung des Erbguts defekt, ist die Aufnahme von Cholesterin in die Kérperzellen
erschwert. Folge davon ist eine Erhdhung des Cholesterins im Blut. Erhdhtes Cholesterin
wiederum ist mit einem erhdhten Risiko einer Arteriosklerose (Gefalverkalkung) verbunden, die zu
Herzinfarkt und Schlaganfall fihren kann.

Bei der genetischen Untersuchung wird gezielt nach zwei bestimmten Veranderungen
(Mutationen) im Erbgut gesucht (ApoB R3500Q und ApoB R3500W), die haufig zu einem
Apolipoprotein-B-100-Defekt und damit zu erhéhtem Cholesterinspiegel flihren.

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

e Das Testergebnis kann eine Erklarung fir 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 Ihnen das Ergebnis oder Teile davon mitteilt.

e Das isolierte Erbgut wird zum Zweck der Nachprufbarkeit kurzfristig aufbewahrt und
anschlielend 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 durchgefiihrt, bzw. der Befund der
Untersuchung wird vernichtet und Ilhrem Arzt nicht mitgeteilt.
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