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Informationen zu Zufallsbefunden im Rahmen
genetischer Untersuchungen

Sehr geehrte Patientin,
sehr geehrter Patient,

im Rahmen einer genetischen Untersuchung kénnen sog. Zufallsbefunden nicht vollkommen ausgeschlossen werden.

In diesem Informationsblatt méchten wir lhnen gerne Informationen zu unserem Umgang mit Zufallsbefunden auf
Grundlage der Stellungnahme der Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik zu Zusatz- und Zufallsbefunden in der
genetischen Diagnostik (vom 24.10.2023, https://doi.org/10.1515/medgen-2023-2060) erlautern.

Zufallsbefunde

Zur Sicherung Ihres Rechts auf Nichtwissen befragen wir die Patientinnen und Patienten in der Einverstandniserkla-
rung detailliert zur Mitteilung eventuell auftretender Zufallsbefunde.

Zufallsbefunde sind mit hoher Wahrscheinlichkeit krankheitsverursachende Genveranderungen, die bei der Untersu-
chung unbeabsichtigt entdeckt werden und Erkrankungen verursachen, die nicht direkt dem Untersuchungsauftrag
entsprechen.

Beispielsweise kdnnte es sein, dass sich der Untersuchungsauftrag auf genetische Ursachen einer Brustkrebserkran-
kung bezieht, aber zufallig eine Veranderung in einem Gen flir erblichen Schilddriisenkrebs gefunden wird. Da hierfir
Vorsorgeuntersuchungen zur Verfigung stehen, entsprache dies einem Zufallsbefund der Gruppe 1 (Praven-
tion/Therapie aktuell moglich).

Wirde eine Genvariante identifiziert, die statt Darmkrebs eine unheilbare Muskelerkrankung verursacht, entsprache
dies einem Zufallsbefund der Gruppe 2 (aktuell KEINE Pravention/Therapie méglich).

Bei Genvarianten, die fir die Gesundheit der Patientinnen und Patienten bedeutungslos sind, aber bei Ihren Nach-
kommen mit einem konkreten Risiko (= 25%) schwerwiegende und sich frih manifestierende Erkrankungen hervorru-
fen kdnnte, handelt es sich um Zufallsbefunde der Gruppe 3 (rezessive Anlagetragerschaften). Dies konnte eine
Anlagetragerschaft fiir eine autosomal-rezessive Erkrankung (z.B. Mukoviszidose) sein, die sich manifestiert, wenn
der zweite Elternteil ebenfalls eine krankheitsverursachende Veranderung in demselben Gen an das Kind vererbt,
oder ein Konduktorinnenstatus fiir eine X-chromosomal rezessive Erkrankung (z.B. die Muskeldystrophie Duchenne),
die bei mannlichen Kindern in Erscheinung treten kann.

Die Wahrscheinlichkeit fiir das Auftreten von Zufallsbefunden wird durch eine groRtmaogliche Zielgerichtetheit
der Untersuchung anhand von klinischen Informationen so weit wie méglich verringert. Dies bedeutet, dass
Zufallsbefunde in der Regel Bezug zum Indikationsgebiet haben. Es erfolgt keine aktive Suche auBerhalb des In-
dikationsgebiets. Die Einstufung der Genvarianten erfolgt entsprechend dem aktuellen Wissensstand und kann sich
zukunftig andern. Ein Anspruch auf Vollstdndigkeit des Nachweises oder eine zukiinftige Aktualisierung von
zufalligen Nebenbefunden ergibt sich aus der Zustimmung nicht.

Die arztliche Person, die die Untersuchung in Auftrag gegeben hat, ist dafuir verantwortlich, dass die Mitteilung eines
Zufallsbefundes an Patient*innen im Rahmen einer genetischen Beratung durch fachlich geeignetes érztliches Per-
sonal stattfindet. Dies sind entweder Facharzt*innen fur Humangenetik oder arztliche Personen aus dem passenden
Fachgebiet mit Qualifikation zur fachgebundenen genetischen Beratung.
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