I Krankenkasse bzw. Kostentrager | ™ I

,e%0,, .
coee Hurnangenetlk
. Koln «
Name, Vorname des Versicherten ®e.
geb. am o’

MVZ Humangenetik Kéln GmbH
Josef-Haubrich-Hof 3-5
50676 Koln
www.humangenetik-koeln.de

Kassen-Nr. Versicherten-Nr. Status Tel. 0221/888478-0

| | Vertragsarztstempel/ Unterschrift Gberw. Arzt Auftragsnummer Labor MVZ Humangenetik
Betriebsstatten-Nr. Arzt-Nr. Datum
Hier bitte sorgféltig
| | Barcode-Etikette einkleben!

ANFORDERUNGSFORMULAR FUR ERBLICHE TUMORSYNDROME

Angaben zum Einsender

Ansprechpartner:

Arztname, ggf. Station, Anschrift Faxnummer fur eilige Befundmitteilung
Angaben zur Probe Riickfragen unter 0221/888478-25

Abnahmedatum 3 Heparin-Blut 3 EDTA-Blut 3 DNA extrahiert aus:

3  Sonstiges Material:

Angaben Kostentrager

[ gesetzlich, ambulant (Uberweisungsschein Muster 10)

C  privat, ambulant ! 3  Selbstzahlerleistung ' Humangenetische Analysen aus EBM Kapitel 11 belasten nicht den Wirtschaftlichkeitsbonus
1 oder das Laborbudget.
/| privat, stationar — Rechnung an Kilinik

'Bitte beachten Sie Seite 2 des Anforderungsformulars

Angaben zum Patienten
Geschlecht: M W D Konsanguinitat der Eltern: — Ja [ Nein

Patient am MVZ bekannt —J Ja [ Nein Ethnische Herkunft:

Klinische Verdachtsdiagnose/
Symptome/Vorbefunde/
Fragestellung

EINWILLIGUNG NACH GENDIAGNOSTIKGESETZ

Nach Aufklarung geman Gendiagnostikgesetz (GenDG) bin ich mit den genetischen Untersuchungen entsprechend der beiliegenden Anforderung bzw. zur Klarung der
obengenannten klinischen Fragestellung einverstanden. Ich habe verstanden, dass ich lber Befunde informiert werde, die nach gegenwartigem Wissen als Ursache der
Erkrankung angesehen werden kdnnen.

Ich wurde dariiber aufgeklart und stimme zu, dass die in der Analyse erhobenen Daten unter Beachtung des Datenschutzes und der &rztlichen Schweigepflicht
aufgezeichnet und ausgewertet werden und ggf. in anonymisierter Form wissenschaftlich verwendet und in wissenschaftlichen Datenbanken gespeichert werden. Ich bin
ggf. mit der Weiterleitung des Untersuchungsauftrags aus technischen Griinden an ein spezialisiertes Kooperationslabor einverstanden.

Ich bin mit der Befundlibermittlung an den lberweisenden Arzt einverstanden.

Ich erklare mich einverstanden mit:

e der Verwendung der Untersuchungsergebnisse fiir die Beratung und Untersuchung von Familienmitgliedern 3 Ja 3 Nein
® der Aufbewahrung der Untersuchungsergebnisse Uber die vorgeschriebene Frist von 10 Jahren hinaus 1 Ja [ Nein
e der Aufbewahrung von Untersuchungsmaterial fiir neue Diagnoseméglichkeiten und zur Qualitatssicherung 3 Ja [ Nein
e der Aufbewahrung und Verwendung von Untersuchungsmaterial/Ergebnissen in pseudonymisierter Form zu wissenschaftlichen Zwecken 1 Ja 3 Nein

Aufklarung zu Zusatzbefunden: In seltenen Einzelféllen kénnen medizinische Erkenntnisse gewonnen werden, die nicht im Zusammenhang

mit der oben genannten klinischen Fragestellung stehen, die aber nach aktuellem Wissenstand (angelehnt an die Empfehlungen des

American College of Medical Genetics and Genomics, ACMG) eine Behandlungskonsequenz fir mich oder meine Familie haben. 3 Ja 1 Nein
Uber derartige Zusatzbefunde méchte ich informiert werden (Keine Auswahl wird als NEIN gewertet).

Diese Einwilligungserklarung gemal GenDG gilt fir mich bzw. stellvertretend fiir mein Kind und kann jederzeit ganz oder in Teilen widerrufen werden. Ich hatte die notwendige
Bedenkzeit.

Ort, Datum Name, Vorname aufklarende/r Arztin/Arzt

Unterschrift aufklarende/r Arztin/Arzt Unterschrift Patient(in) /gesetzliche(r) Vertreter(in)
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PRIVATVERSICHERTE PATIENTEN

Ich schliee hiermit mit der MVZ Humangenetik Koln GmbH einen Behandlungsvertrag beziiglich der angeforderten Untersuchungen (ggf.
unten gekennzeichnet) ab. Die privatérztliche Liquidation erfolgt nach den Regeln und den Grundsétzen der GOA (Gebiihrenordnung fiir Arzte)
in der jeweils gliltigen Fassung. Die behandelnden Arzte kénnen keine Gewahr beziiglich der Erstattung durch eine bestehende
Krankenversicherung oder Beihilfestelle Gbernehmen.

Ort, Datum Unterschrift Patient(in) / gesetzliche(r) Vertreter(in)

GESETZLICH VERSICHERTE :

Individuelle Gesundheitsleistung: Vereinbarung zur privatirztlichen Behandlung gem. §18 ABS. 9 BMV-A

Ich wurde vom veranlassenden Arzt/der veranlassenden Arztin (iber den Leistungsumfang der Gesetzlichen Krankenversicherung und dessen
Begrenzung auf die notwendige Krankenbehandlung unterrichtet. Mir ist bekannt, dass die Leistungen der GKV ausreichend, zweckmaRig und
wirtschaftlich sind und das MafR} des Notwendigen nicht tberschreiten diirfen. Ich wurde von dem veranlassenden Arzt/der veranlassenden
Arztin dariiber informiert, dass die umseitig genannte Untersuchung nicht Bestandteil des GKV-Kataloges, aber gleichwohl medizinisch méglich
und sinnvoll ist. Uber Méglichkeiten, meine Krankheit zu Lasten meiner Krankenkasse zu diagnostizieren und zu behandeln, wurde ich
informiert. Ich wurde dariiber aufgeklart, dass sich meine Gesetzliche Krankenversicherung nicht, auch nicht teilweise, an den Kosten der
Untersuchung beteiligen wird und ich die Rechnung daher selbst in vollem Umfang zu begleichen habe. Ich wiinsche die Durchfiihrung der
unten gekennzeichneten humangenetischen Untersuchungen auf privatarztlicher Basis.

Ort, Datum Unterschrift Patient(in) / gesetzliche(r) Vertreter(in)

Bitte immer ausfiillen:
Einwilligungserklarung/Schweigepflichtentbindungserklarung Abrechnungsstelle:

Sehr geehrte Patientin, sehr geehrter Patient,

die PVS rhein-ruhr GmbH (PVS), Remscheider Str. 16, 45481 Milheim wird die Abrechnung der arztlichen/therapeutischen Leistungen vornehmen, die
Rechnung erstellen und die Honorarforderung bei Ihnen einziehen.

Die PVS ist als eigenstandiges Unternehmen Teil der Unternehmensgruppe PVS holding GmbH, die zugleich deren Muttergesellschaft ist. Die
Muttergesellschaft Gbernimmt im Auftrag der PVS die Buchhaltung, stellt die EDV-Infrastruktur bereit samt Wartung und Pflege sowie den Druck und
Versand der Post. Die PVS steht Ihnen im Rahmen der hierfiir notwendigen Datenverarbeitung als datenschutzrechtliche Verantwortliche zur Wahrung
Ihrer Rechte und fir Ruckfragen zur Verfigung.

Die Mitarbeiter der vorgenannten Unternehmen sind Berufsgeheimnistrager und unterliegen der beruflichen Schweigepflicht und den Bestimmungen
des Datenschutzes wie ein Arzt.

Die Honorarforderungen werden treuhanderisch an die PVS abgetreten. Die PVS erstellt die Rechnung in eigenem Namen, zieht die Honorarforderung
ein und steht lhnen als Ansprechpartnerin zur Verfligung. Dabei unterliegt die PVS bis zur endgiiltigen Bezahlung auch zur Héhe der Honorarforderung
den Weisungen des Leistungserbringers, welcher insoweit Herr des Verfahrens bleibt.

Mit lhrer Unterschrift willigen Sie in die Abtretung der Honorarforderung und in die Datenverarbeitung zwecks Rechnungserstellung, Forderungseinzug
und zur Auswertung der arztlichen Arbeit ein. Ihre persodnlichen Behandlungsdaten, wie Anschrift, Geburtsdatum, Kostentrager, evtl. Tarife,
Behandlungstage, erbrachte Leistungen nach der Geblihrenordnung und dazugehérige Diagnosen werden hierzu an die oben genannten PVS-
Unternehmen ubermittelt. Die Behandlung ist natirlich nicht von dieser Einwilligung abhangig. Sie kénnen auch einzelne Behandlungen von dieser
Erklarung ausnehmen. Dann misste der Leistungserbringer selbst die Abrechnung vornehmen. Nachteile entstehen lhnen hierdurch nicht.

Sie kénnen lhre Einwilligung mit Wirkung fir die Zukunft jederzeit widerrufen. Bis zum Zeitpunkt des Widerrufs erfolgte Datenverarbeitungen bleiben
rechtmaRig. lhre Daten diurfen dann noch insoweit weiter verarbeitet werden, wie dies aufgrund gesetzlicher Vorschriften erforderlich ist. Der Widerruf
kann gegeniiber dem Leistungserbringer oder der PVS mittels schriftlicher Erklarung unter Angabe Ihres Namens und Anschrift (ggf.
Rechnungsnummer) geschehen. Auch hierdurch entstehen Ihnen keine Nachteile.

Weitergehende Informationen zum Thema Datenschutz bei der PVS und zu lhren Rechten erfahren Sie unter _www.ihre-pvs.de/datenschutz

Abweichender Rechnungsempfanger:

Hiermit willige ich in die Datenverarbeitung durch die PVS zu den vorgenannten Zwecken ein und entbinde insoweit den Leistungserbringer und dessen
berufsmaBige Gehilfen zugleich von der arztlichen Schweigepflicht.

Ort, Datum Unterschrift Patient(in) / gesetzliche(r) Vertreter(in)

Unterschrift abweichender Rechnungsempfanger __l
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GYNAKOLOGISCHE TUMOREN
GYNAKOLOGISCHE TUMOREN

Fast-Track-Analyse (nur BRCA1, BRCA2 ) bei dringender Therapierelevanz

Mamma- und Ovarialkarzinom? - nur BRCA1, BRCA2

Mamma- und Ovarialkarzinom? - Basisdiagnostik BRCA1, BRCA2, CHEK?2, PALB2, RAD51C

Mamma- und Ovarialkarzinom? ATM, BRCA1, BRCA2, CDH1, CHEK2, NBN, PALB2, PTEN, RAD51C, RAD51D, STK11, TP53
Ovarialkarzinom — Basisdiagnostik? BRCA1, BRCA2, BRIP1, MSH6, RAD51C, RAD51D

Endometriumkarzinom EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, NTHL1, PMS2, POLD1, POLE, PTEN

gooooao

2 Indikationskriterien zur genetischen Diagnostik bei V.a. erblichen Brust- und Eierstockkrebs (HBOC) gemaR Qualitatssicherungsvereinbarung Molekulargenetik sind erfiillt

KOLOREKTALE TUMOREN
HNPCC/LYNCH-SYNDROM

Mikrosatellitenanalyse®* / Immunhistochemie aus Tumorgewebe

—/
3  MLH1-Promotormethylierung

3  HNPCC/Lynch-Syndrom* - MLH1, PMS2

3  HNPCC/Lynch-Syndrom* - EPCAM, MSH2, MSH6

[  HNPCC/Lynch-Syndrom*— EPCAM, MLH1, PMS2, MSH2, MSH6

2 Analysen werden durch externe, arztlich-gefiihrte Labore durchgefiihrt.
“ Revidierte Bethesda-Kriterien fir HNPCC / Lynch-Syndrom gemaR Qualitatssicherungsvereinbarung Molekulargenetik sind erfillt

KOLOREKTALE KARZINOME BASISDIAGNOSTIK OHNE HNPCC/LYNCH-SYNDROM
3 BMPR1A, MUTYH, POLD1, POLE, PTEN, SMAD4, STK11, TP53

POLYPOSIS-SYNDROME

Adenomatose Polyposis — APC, MSH3, MUTYH, NTHL1, POLD1, POLE

Cowden-Syndrom — PTEN

Juvenile Polyposis — BMPR1A, SMAD4

Peutz-Jeghers-Syndrom — STK11

Gemischte Polyposis (serratierte, juvenile, adenomatése Polypen) — BMPR1A, MSH3, MUTYH, NTHL1, POLD1, POLE, PTEN, RNF43, SMAD4, STK11

goooao

ENDOKRINOLOGISCHE TUMOREN

Multiple Endokrine Neoplasie, Typ 1/4 (MEN1/4)— MEN1, CDKN1B, CDC73 (HRPT2)

Multiple Endokrine Neoplasie, Typ 2 (MEN2) - RET

Schilddriisenkarzinom-Basisdiagnostik — APC, PRKAR1A, PTEN, RET, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, STK11, TP53

Primérer Hyperparathyreoidismus — CASR, CDC73, CDKN1B, CDKN1C, CDKN2B, MEN1, RET

Paragangliom-Phaochromozytom-Syndrom — AIP, EPAS1, MAX, MDH2, MEN1, NF1, RET, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, TMEM127, VHL

00000

WEITERE TUMORENERKRANKUNGEN

Pankreaskarzinom — Basisdiagnostik — BRCA1, BRCA2, CDKN2A, PALB2, STK11

Pankreatitis-assoziiertes Pankreaskarzinom — CASR, CFTR, CTRC, PRSS1, SPINK1

Magenkarzinom — Basisdiagnostik BUPR1A, CDH1, CTNNA1, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, SMAD4, STK11, TP53
Prostatakarzinom — BRCA1, BRCA2, CHEK2, HOXB13, PALB2, RAD51D

Li Fraumeni-Syndrom — TP53, CHEK2

Gorlin-Syndrom — PTCH1, SUFU, PTCH2

Leiomyomatose — FH

Malignes Melanom — ACD, BAP1, BRCA2, CDK4, CDKN2A, MITF, POT1, TERF2IP, TERT
Neurofibromatose / Schwannomatose — LZTR1, NF1, NF2, SMARCB1, SPRED1

Tuberdse Sklerose — TSC1, TSC2

jooooooooo



DIFFERENTIALDIAGNOSTIK DER POLYPOSISERKRANKUNGEN

‘ Erbliches kolorektales Karzinom (CRC) ‘

Non-Polyposis Polyposis

A v
Familial
CRC type Adenomatés Hamartomatés Gemischt SENENENS
X
LYY 4

Peutz-
Jegher

v v ! v

POLE
POLD1 NTHL1 STK11 SMADA4 | BMPR1A PTEN

PTEN

Juvenile
Polyposis

Hamartoma
Tumor

Quelle: G. Capella, MGZ Symposium » Update - Erbliche gastrointestinale Karzinomerkrankungen «; 2016

DIFFERENTIALDIAGNOSTIK BEIM ERBLICHEN KOLOREKTALEN KARZINOM (CRC)

l Hinweis auf Lynch-Syndrom

£

> Hinweis auf Polyposis

Untersuchung d — -
T |
Bewertung der | Syndrom panel
(5 Gene)
l

Polypenhistologien

APC, MUTYH, POLE,
> 10 Adenome POLD, NTHL1 & MSH3
LS typische
Veranderungen
Peutz-Jeghers STK11
Polypen
Polyposis Panel
Mutationssuche (13 Gene)
abhéngig von IH
Juvenile Polypen BMPR1, SMAD4
Kolorektale Karzinome Panel : Tumor:
(17 Gene) Serratierte Adenome BRAF, MLH1,MUTYH,
Hyperplast. Polypen PTEN & RNF45
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