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DPYD-Diagnostik vor einer Therapie mit
5-Fluorouracil-haltigen Arzneimitteln

Die europaische Arzneimittelagentur (EMA) empfiehlt gemeinsam mit dem Bundesinstitut fur Arzneimittel und Medizinprodukte (BfArM) sowie der deutschen Gesellschaft
fur Hamatologie und Medizinische Onkologie (DGHO), vor dem Beginn der Behandlung mit 5-Fluorouracil-haltigen Arzneimitteln den Genotyp bezuglich eines DPD-
Mangels zu bestimmen. Hintergrund ist ein erhohtes Risiko fur eine schwere Toxizitat von 5-Fluorouracil-haltigen Arzneimitteln und ihren Vorstufenpraparaten bei
Patientinnen mit partiellem oder vollstandigem DPD-Mangel. Bei Patientinnen mit vollstandigen DPD-Mangel ist die Therapie kontraindiziert. Bei Patientinnen mit
partiellem DPD-Mangel ist eine reduzierte Anfangsdosis zu erwagen. Zum Nachweis eines DPD-Mangels wird derzeit die Untersuchung der 4 haufigsten, funktionell
relevanten DPYD-Genvarianten empfohlen: DPYD*2A (c. 1905+1G>A), DPYD=13 (c. 1679T>G), der Polymorphismus ¢.2846A>T sowie der Haplotyp B3 (c. 1236G>A).

Einwilligungserklarung zur genetischen Untersuchung gemaR Gendiagnostikgesetz
Ich bestatige, dass ich von im Hinblick auf die bei mir /

der von mir vertretenen Person durchzufuhrende, nachfolgend naher beschriebene/n

gendiagnostische/n Untersuchung/en nach dem Gendiagnostikgesetz

Uber Zweck, Art, Umfang, Aussagekraft und Konsequenzen der angeforderten genetischen Untersuchung/en, die erzielbaren Ergebnisse, die gesundheitlichen Risiken
sowie die vorgesehene Verwendung der genetischen Probe und der Untersuchungsergebnisse aufgeklart wurde.

Zudem bestatige ich, dass

(1) mir ausreichend Bedenkzeit vor Einwilligung eingeraumt wurde.

(2) ich mit der/den oben genannten Untersuchung/en und der erforderlichen Gewinnung der genetischen Probe einverstanden bin.

Ich bestatige, dass ich daruber aufgeklart wurde und mir bekannt ist, dass ich ein umfassendes Recht auf Nichtwissen austuben kann und die Einwilligung auRerdem
jederzeit mundlich oder schriftich gegenuber der/dem u.g. aufklarende/n Arzt/Arztin (verantwortliche arztliche Person) widerrufen kann, die Untersuchung dann
abgebrochen und nur die bis dahin erbrachte Leistung abgerechnet wird.

Ferner erklare ich mich einverstanden mit (Nichtausfullen entspricht einem ,nein”):

der Aufbewahrung der genetischen Probe nach Abschluss der genetischen Untersuchung(en), damit das Labor sie ggf. in anonymisierter [ ja [J nein
Form fur Qualitatssicherungsmaf3nahmen und wissenschaftliche Zwecke (z. B. statistische Auswertungen) verwenden kann.

der Aufbewahrung der Untersuchungsergebnisse Uber die vorgeschriebene Frist von 10 Jahren hinaus, damit sie ggf. auch danach in O ja [J nein
verschlusselter Form vom Labor fur Qualitatssicherungsmafnahmen und wissenschaftliche Zwecke verwendet werden konnen.

der Mitteilung von medizinisch relevanten Zufallsbefunden. Bei umfassenderen genetischen Analysen konnen je nach Auswertestrategie
zufallig Veranderungen nachgewiesen werden, die nicht im Zusammenhang mit der diagnostischen Fragestellung stehen (siehe unsere
Informationsbroschuren ,Zufallsbefunde”, https://genetik.bioscientia.de/formulare/). Ein Anspruch auf vollstandige Mitteilung aller
Zufallsbefunde oder eine zukunftige Aktualisierung solcher Befunde besteht jedoch nicht. Sie haben die Moglichkeit zu entscheiden, ob
und welche Zufallsbefunde mitgeteilt werden. Ich winsche die Mitteilung von Zufallsbefunden der:

= Gruppe 1 (fur eine mogliche Erkrankung gibt es vorbeugende oder therapeutische MalRnahmen). L ja L nein
« Gruppe 2 (fur eine mogliche Erkrankung gibt es derzeit keine vorbeugenden oder therapeutischen Ma3nahmen). D ja 0 nein
+ Gruppe 3 (Varianten, die bei Nachkommen oder verwandten Personen zu einer erblichen Erkrankung fuhren konnen/Anlagetragerschaft. O ja [J nein
Bei Kindern und Jugendlichen: Befunde der Gruppe-1-Erkrankungen, die sich bereits im Kindes-/Jugendalter manifestieren, werden immer
mitgeteilt. Befunde der Gruppe 2 werden zum Schutz des Rechts auf Nichtwissen grundsatzlich nicht mitgeteilt, wenn sich die Erkrankung
erstim Erwachsenenalter manifestiert und mit einer spateren Einwilligungsfahigkeit gerechnet werden kann.

« der Mitteilung des Untersuchungsergebnisses bei Nichterreichen der verantwortlichen arztlichen Person, auch an mitbehandelnde Arzte der 0 ja [ nein
Praxis/Einrichtung oder vertretende Arzte (Vertretungsfall).

« der Weiterleitung des Untersuchungsauftrags bei Erforderlichkeit an spezialisierte kooperierende Labore. In diesem Fall werden die [l ja [ nein

Untersuchungsergebnisse an das von mir beauftragte Labor berichtet, welches fur die weitere Befundubermittlung zustandig ist.

Ort, Datum Unterschrift Patient/in bzw. Vertreter/in

Ort, Datum Unterschrift Arzt/Arztin
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