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zur wissenschaftlichen Studie ,,Bavarian Genomes*

(1000 Klinische Genome)

ldentifizierung von genetischen Ursachen fur Seltene Erkrankungen

Sehr geehrte Patientin, sehr geehrter Patient!
Sehr geehrte Angehdorige!

Wir laden Sie ein, an einer wissenschaftlichen Studie zu Seltenen Erkrankungen
teilzunehmen. Sie und/oder einer Ihrer Angehorigen werden am Klinikum rechts
der Isar der Technischen Universitdt Munchen betreut. Wahrend lhrer
stationaren Versorgung oder ambulanten Vorstellung werden dafiir von lhnen
Daten Uber lhren Gesundheitszustand erhoben (im Weiteren ,Patientendaten”
genannt). Daruber hinaus werden bei einer Blutentnahme oder einem
operativen Eingriff eventuell auch Bioproben gewonnen (Gewebe oder
Korperflissigkeiten). Auch Informationen zum Gesundheitszustand Ihrer
Angehorigen konnen fir das Verstandnis von Krankheiten wichtig sein. Diese
Daten werden im Folgenden ebenfalls als ,Patientendaten” bezeichnet. Dies gilt
auch fur die Daten Angehdriger, die bisher keine Patienten des Uniklinikums
sind.

,,Patientendaten

Patientendaten sind alle Informationen zu lhrer Person, die anlasslich Ihrer
Untersuchung und Behandlung erfasst werden oder bereits friiher von Ihnen
erhoben wurden. Beispiele fir Patientendaten sind: Daten aus Arztbriefen, lhre
gesamte Krankengeschichte, die Ergebnisse und Befunde aus aktuellen und bei
Ihnen bereits friher durchgefihrten medizinischen Untersuchungen (wie z.B.
Blutdruckmessungen, Ultraschalluntersuchungen, EKG, Réntgen- oder Kern-
spin-Untersuchungen). Ebenfalls zu Patientendaten zéhlen die Ergebnisse aktu-
eller und friherer Laboruntersuchungen von Blut, Urin, Nervenflissigkeit oder
Gewebeproben, einschlie3lich der Untersuchungen lhrer Erbsubstanz (auf
genetisch bedingte Erkrankungen oder Veranlagungen) oder der Erbsubstanz
von Tumoren (auf genetische Krebs-Veranderungen).

Medizinische Forschung ist notwendig, um die Friiherkennung, Behandlung und
Vorbeugung von Krankheiten laufend zu verbessern; dazu kénnen Erkennt-
nisse, die wir aus Patientendaten und Bioproben gewinnen, sehr viel beitragen.
Deshalb fragen wir unsere Patienten und daher auch Sie nach der Bereitschaft,
uns lhre Patientendaten und Bioproben fiir medizinische Forschungszwecke zur
Verfligung zu stellen.
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Ihre Patientendaten werden dabei in einer besonders geschitzten Datenbank des Klinikums rechts
der Isar der Technischen Universitdt Minchen gespeichert. Die qualitatskontrollierte Langzeit-
Lagerung der von lhnen zur Verfigung gestellten Bioproben erfolgt in der zentralisierten
Biomaterial- und Datenbank des Institutes fir Humangenetik der Technischen Universitéat
Munchen.

Ihre Einwilligung ist freiwillig. Wenn Sie an unserer Studie nicht teilnehmen mochten oder
Ihre Einwilligung spéater widerrufen mochten, erwachsen lhnen daraus keine Nachteile.

Wenn Sie mit der nachfolgend beschriebenen Art und Dauer der Nutzung Ihrer Patienten-
daten und Bioproben nicht in vollem Umfang einverstanden sind oder Ihre Riickfragen nicht
zufriedenstellend beantwortet wurden, sollten Sie Ihre Einwilligung nicht erteilen.

Im Rahmen dieses Forschungsprojektes halten wir uns an die Vorgaben des Gendiagnhostik-
gesetzes (GenDG), das Aufklarungsgesprach und die Einholung Ihrer Einwilligung erfolgen
nur durch im GenDG geschulte Arzte.

Seltene Erkrankungen

Eine Erkrankung gilt als selten, wenn sie nicht mehr als 5 von 10.000 Menschen betrifft. Die grol3e
Mehrheit seltener Krankheiten ist erblich bedingt, sie machen sich deshalb haufig schon bei der
Geburt oder im friihen Kindesalter bemerkbar. Manche dieser Krankheiten entwickeln sich aber auch
erst im Erwachsenenalter. Es wurden bereits Verdnderungen (sogenannte Mutationen) in vielen ver-
schiedenen Erbanlagen (Genen) gefunden, die Seltene Erkrankungen verursachen kdnnen. Viele
solcher urséchlichen Gene sind jedoch nach wie vor unbekannt. Schweregrad, Verlauf und Therapie
einer Seltenen Erkrankung sind oft davon abhéngig, welches Gen betroffen ist bzw. welche Mutation
vorliegt. Um eine bessere Grundlage flur zukinftige Behandlungsansatze zu haben, ist es notwendig,
genetische (d.h. erblich bedingte) Krankheitsursachen besser zu verstehen.

Die Untersuchungen von Veranderungen der Erbsubstanz in Zusammenschau mit den jeweiligen
Krankheitsbildern bildet die Grundlage fir neue Diagnostik- und Behandlungsansétze. Wir mdchten
die gesamte Erbsubstanz (das Genom) von Patienten und ihren Angehérigen bzw. Familien
untersuchen, deren Erkrankungsursachen in den bisher durchgefiihrten Untersuchungen der Erb-
substanz noch nicht herausgefunden wurden. Unsere wissenschaftliche Studie soll den Grundstein
fur neue Verfahren bei der zukinftigen Diagnostik von Patienten mit Seltenen Erkrankungen legen.

Ziele der Studie

Ziel unseres Vorhabens ist es herauszufinden, welche erblich bedingten (bzw. genetischen) Verén-
derungen zu bestimmten Seltenen Erkrankungen fiihren. lhre Patientendaten und Bioproben dienen
allein der medizinischen Forschung, finanzielle Interessen werden nicht verfolgt.

Medizinische Forschung dient ausschlieBlich dazu, die Erkennung, Behandlung und Vorbeugung
von Krankheiten zu verbessern. Als Forschungsprojekt ist es deshalb nicht priméares Ziel dieser
Studie, bei Ihnen eine Diagnose zu erstellen oder lhre konkrete Behandlung zu beeinflussen.

Ablauf der Studie

Um die Veranderungen in der Erbsubstanz (bzw. den Genen) systematisch zu untersuchen, bitten
wir Patienten, die eine Seltene Erkrankung haben sowie ggf. deren eventuell nicht betroffene Ange-
horige/Familienmitglieder darum, unter anderem Blutproben und ggf. Speichelproben fir die medi-
zinische Forschung zu spenden. Die Aussagekraft genetischer Untersuchungen wird erhéht, wenn
auch die Eltern oder andere Verwandte des betroffenen Patienten untersucht werden.

Ziel des Forschungsprojekts ist, bei allen Bioproben-Spendern die gesamte Erbsubstanz (das
Genom) auf krankheitsverursachende Verédnderungen hin zu untersuchen, die mit der jeweiligen
Seltenen Erkrankung in Zusammenhang stehen kdnnten. Die Bedeutung von Veranderungen in der
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Erbsubstanz kann durch die Untersuchung weiterer von Ihnen zur Verfigung gestellter Bioproben
bestétigt werden, wie z.B. durch die Untersuchung von Botenmolekilen der Erbsubstanz (die soge-
nannten Ribonukleinséduren, kurz RNS), welche aus Blut, aber auch aus Geweben isoliert werden
kénnen.

Zur Einschatzung, ob eine gefundene Verédnderung in der Erbsubstanz krankheitsverursachend ist
oder nicht, ist es in der Regel notwendig, die Erbanlagen der Eltern von Betroffenen sowie die
Erbanlagen von weiteren Familienangehdrigen vergleichend zu untersuchen. Deshalb bitten wir Sie,
auch Ihre Familienangehdrigen anzusprechen und auf unsere Studie hinzuweisen. Diese werden
dann in gleicher Weise aufgeklart und kdnnen an unserer Studie teilnehmen, auch ohne selbst von
einer Seltenen Erkrankung betroffen zu sein.

Worum bitten wir Sie?

e Patienten oder Angehorige werden von speziell geschulten Arzten am Uniklinikum miindlich
und schriftlich aufgeklart. Wir bitten Sie dann nach ausreichender Bedenkzeit um lhre schrift-
liche Einwilligung zur Teilnahme an unserer Studie ,Bavarian Genomes".

e Anhand lhrer Patientendaten (siehe auch Kasten auf S.1) wird Ihr aktueller Gesundheits-
zustand moglichst genau beschrieben. Ausgewahlte Patientendaten werden in verschlis-
selter Form in unsere Studien-Datenbank aufgenommen. Verschliisselt heif3t, dass weder
Ihr Name noch lhre Initialen noch lhr Geburtsdatum zum Verschlisseln verwendet werden,
sondern nur ein zufalliger Buchstaben-Nummern-Code, das sogenannte Pseudonym
(siehe auch unter ,Wer hat Zugang zu Ihren Patientendaten und wie werden diese geschitzt*?).

e Allen Studienteilnehmern wird Blut abgenommen, um daraus die Untersuchung der Erbsub-
stanz (genetische Analyse) und — je nach Krankheitsbild — auch weitere Laborunter-
suchungen durchzufthren. Je nachdem, welche Erkrankung oder veranderte Erbanlage wir
bei Innen vermuten, werden wir Sie zur besseren Uberpriifung evtl. um folgende zuséatzliche
Bioproben bitten:

o Urinprobe (Spontanurin) (Patienten und Probanden)

o 24-Stunden Sammelurin (Patienten und Probanden)

o Speichel (Patienten und Probanden)

o Hautbiopsie (nur Patienten, bei denen ohnehin eine Hautprobe nétig ist)

o Nervenflussigkeit (nur Patienten, bei denen im Rahmen einer ohnehin notwendigen
Routinepunktion maximal 5 ml Hirnwasser zusétzlich entnommen werden)

e Zudem bitten wir Sie darum, dass wir Bioproben wie kleine Gewebeteile und/oder Korper-
flissigkeiten, die lhnen zur Diagnosestellung oder Therapie bereits entnommen wurden und
danach nicht mehr bendétigt werden (Restmaterialien), auch fur unsere Studie verwenden
durfen. Dabei kann es sich z.B. um Blut, Speichel, Hirnwasser oder auch um Gewebe han-
deln, das bei einer Operation bzw. einer Biopsie entnommen wurde.

e Fur den Umgang mit Ihren Bioproben, deren Verschliisselung (oder auch Pseudonymisie-
rung) und den aus den Bioproben gewonnenen Analyseergebnissen gelten dieselben Regeln
und Grundsatze, die schon weiter oben fur lhre Patientendaten beschrieben wurden.

Risiken

Identifizierung lhrer Person: Bei jeder Erhebung, Speicherung und Ubermittlung von Daten im Rah-
men von Forschungsprojekten mit Patientendaten besteht durch das Hinzuziehen weiterer Informa-
tionen, z.B. aus dem Internet (6ffentliche Datenbanken) oder sozialen Netzwerken (z.B. Facebook),
das Restrisiko einer Rickverfolgbarkeit zu lhrer Person. Grundséatzlich erhoht ist das Risiko einer
Ruckverfolgbarkeit bei genetischen Daten. Die Erbinformation eines Menschen ist fast immer ein-
deutig auf eine Person beziehbar, also auch auf Sie. Das ist insbesondere dann der Fall, wenn Sie
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selbst Informationen zu lhrer Erbsubstanz (d.h. genetische Daten) oder andere Gesundheitsdaten,
z.B. zur Ahnenforschung im Internet, vergffentlichen.

Blutentnahme: Fir Patienten bestehen in der Regel sehr geringe Risiken, die Uber die tblichen
Risiken einer Routine-Blutentnahme nicht hinausgehen. Die Zusatz-Blutprobe fir die Untersuchung
der Erbsubstanz betragt nur wenige Milliliter (weniger als ein Teeloffel). Fir weitergehende labor-
chemische Untersuchungen werden — je nachdem welche Erkrankung oder verénderte Erbanlage
wir bei [hnen vermuten — noch weitere Blutproben bendtigt. Die insgesamt entnommene Blutmenge
betragt jedoch hochstens 25 ml (ca. zwei Essloffel).

Ubliche Risiken einer Blutentnahme umfassen leichte Schmerzen an der Einstichstelle; zudem kann
um die Einstichstelle herum ein blauer Fleck (ein Hadmatom) entstehen, der eventuell einige Tage
sichtbar ist. In &ul3erst seltenen Fallen kann es auch zur Bildung eines Blutgerinnsels (einer Throm-
bose), einer ortlich begrenzten Entziindung und/oder einer Blutvergiftung kommen. Noch seltener
kann es auch zu einer dauerhaften Schadigung von Nerven mit darauffolgender Empfindungs-
stérung oder sogar LaAhmung kommen.

Risiken bei der Gewinnung anderer eventuell bendtigter Bioproben:

Urinprobe/Speichelprobe: Die Abgabe einer Urinprobe, eines 24-Stunden Sammelurins oder einer
Speichelprobe ist fiir Sie mit keinen zusatzlichen Risiken verbunden.

Hautbiopsie: Der Eingriff wird in ortlicher Betdubung nur im Behandlungskontext durchgefihrt, wenn
ohnehin die Entnahme einer Hautprobe vorgesehen ist. Das Hautstiick kann wie mit einem Locher
herausgestanzt werden (Stanzbiopsie). GréRere Gewebeproben werden durch einen spindel-
formigen Schnitt mit dem Skalpell entnommen. Uber die damit verbundenen Risiken wird im Rah-
men der zur Behandlung oder Diagnosestellung notwendigen Hautbiopsie gesondert aufgeklart. In
der Regel verlauft die Entnahme kleiner Hautproben komplikationslos. Trotz aller Sorgfalt kann es
aber zu Komplikationen kommen; zum Beispiel kann um die Entnahmestelle ein blauer Fleck (bzw.
Hamatom) entstehen. In seltenen Féllen kann es auch zu Weichteilschaden und Nervenschaden im
Entnahmebereich, einer ortlich begrenzten Entziindung und/oder einer Blutvergiftung kommen.
Noch seltener ist eine dauerhafte Schadigung von Nerven mit darauffolgender Empfindungsstérung
oder sogar Lahmung.

Nervenflissigkeit: Hirnwasser (Liquor) fur das Forschungsprojekt kann ausschlie3lich bei einer im
Rahmen der medizinischen Behandlung/Diagnostik ohnehin geplanten Punktion als zusatzliche
Entnahme von maximal 5 ml erfolgen. Uber die damit verbundenen Risiken wird im Rahmen der zur
Behandlung oder Diagnosestellung notwendigen Routinepunktion gesondert aufgeklart. Die entneh-
menden Arzte stellen sicher, dass die Entnahme zusatzlicher Nervenfliissigkeit bei Ihnen mit keinem
zusatzlichen gesundheitlichen Risiko verbunden ist.

Wer erhalt das Eigentum an lhren Bioproben?

Mit Ihrer Einwilligung zur Gewinnung, Lagerung und wissenschaftlichen Nutzung Ihrer Bioproben
Ubertragen Sie gleichzeitig das Eigentum samt aller Nutzungsrechte an das Klinikum rechts der Isar
der Technischen Universitat Minchen.

Welcher Nutzen und welche Folgen aus der Studienteilnahme ergeben sich fir Sie
persénlich?

Mit der Bereitstellung lhrer Patientendaten schaffen Sie die Voraussetzung fur Forschung zu Sel-
tenen Erkrankungen und tragen dazu bei, dass Menschen mit ahnlichen Symptomen wie bei lhnen
selbst bzw. Ihren Verwandten in Zukunft besser geholfen werden kann.

Persdnlich kénnen Sie und Ihre Angehdrigen zur Kldrung lhrer aktuellen Beschwerden bzw. der
mdglicherweise vorliegenden Erkrankung meist keinen unmittelbaren Vorteil oder Nutzen erwarten.
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Es ist jedoch im Einzelfall mdglich, dass wir im Verlauf der Studie Hinweise auf die mdgliche gene-
tische Ursache Ihrer Seltenen Erkrankung finden und lhnen dies mitteilen mochten. Sie haben in
der Einwilligungserklarung die Wabhl, solchen Mitteilungen zuzustimmen oder diese abzulehnen.

Da die in unserer Studie angewendeten Methoden zur Entdeckung neuer Mutationen die gesamte
Erbsubstanz (bzw. das Genom) untersuchen, besteht des Weiteren die Mdglichkeit der Entdeckung
von sogenannten Zusatzfunden, tUber die wir Sie informieren kdnnen. Darunter versteht man bei-
spielsweise Veranderungen in der Erbsubstanz, die medizinisch eventuell fur Sie selbst oder Ihre
Nachkommen von Bedeutung sein konnten (z.B. ein erhOhtes Krebsrisiko mit sich bringen), aber
nicht mit lhrer Seltenen Erkrankung in Zusammenhang stehen. Bei der Auswertung von For-
schungsergebnissen koénnte sich aber auch der dringende Verdacht auf eine schwerwiegende, bis-
her mdglicherweise nicht erkannte Krankheit ergeben, die behandelt oder deren Ausbruch verhin-
dert werden konnte. Auch diese Ergebnisse werden nur dann mitgeteilt, wenn Sie in der Einwilli-
gungserklarung angeben, dass wir Sie in diesem Zusammenhang kontaktieren dirfen.

Beachten Sie dabei, dass Sie Gesundheitsinformationen, die Sie durch eine solche Riickmeldung
erhalten, keine hinreichende Aussagekraft haben, sondern immer einer weiterfiihrenden Diagnostik
durch lhre behandelnden Arzte bedirfen. Erst diese bestatigten Befunde missen Sie dann unter
Umstanden auch bei anderen Stellen (z.B. vor Abschluss einer Lebensversicherung) angeben, wo-
durch Nachteile entstehen kdénnten. Da flr unsere wissenschaftliche Studie auch Informationen aus
Ihrer Erbsubstanz genutzt werden, kann sich das auch auf lhre erblich bedingte (bzw. genetische)
Veranlagung fur bestimmte Erkrankungen beziehen. Informationen aus Ihrer Erbsubstanz kénnen
auch Bedeutung fur Ihre Familienangehdrigen und deren weitere Familienplanung haben. Sie kén-
nen lhre Entscheidung fiir oder gegen die Moglichkeit einer Rlickmeldung jederzeit durch Mitteilung
an uns andern.

Wer hat Zugang zu lhren Daten und Bioproben und wie werden diese geschitzt?

Im Rahmen unserer wissenschaftlichen Studie erhobene Daten und gewonnene Bioproben werden
ausschlieB3lich verschlisselt (d.h. pseudonymisiert) weitergegeben und analysiert. Patientendaten
und Bioproben dirfen von uns nur zu dem vorbestimmten und beantragten Forschungszweck
genutzt und nicht zu anderen Zwecken weitergegeben werden. lhre Patientendaten und Bioproben
werden ausschlieRlich fur wissenschaftliche Zwecke genutzt; sie werden nicht verkauft!

Die Erbsubstanz wird aus lhrer Blut- bzw. Gewebeprobe entweder direkt in Threm betreuenden
Zentrum isoliert oder zentral im molekulargenetischen Labor des Institutes fir Humangenetik der
Technischen Universitat Minchen. Dariiber hinaus werden in der Biomaterial- und Datenbank des
Instituts fur Humangenetik der Technischen Universitdt Minchen auch alle nicht sofort analysierten
Bioproben qualitatskontrolliert gelagert. Die genetischen Analysen konnen lokal an jedem der am
Verbund ,Bavarian Genomes*® beteiligten Bayerischen Universitaten/Unikliniken Erlangen, Min-
chen, Regensburg und Wirzburg erfolgen; ein kleiner Teil Ihrer Blut- bzw. Gewebeproben wird
pseudonymisiert auf jeden Fall aber auch zentral am Klinikum rechts der Isar in Minchen im gene-
tischen Forschungslabor untersucht.

Die Analyse der von den Studienteilnehmern gewonnen Daten erfolgt jeweils auf gesicherten loka-
len Datenbanken (Ausnahme: Regensburg speichert genetische Daten unter gleichen Sicherheits-
bedingungen beim European Genome-Phenome Archive (EGA) in Cambridge/England) unter Ver-
antwortung der beteiligten Bayerischen Universitaten/Unikliniken Erlangen, Miinchen, Regensburg
und Wurzburg sowie zentral am Leibniz-Rechenzentrum (LRZ) der Bayerischen Akademie der
Wissenschaften in Garching. Neben den genetischen Analyse-Daten sind beim LRZ auch einige
wenige Patientendaten (z.B. das Geschlecht und Alter des Studienteilnehmers, der vermutete Erb-
gang und einzelne gezielt ausgewahlte Untersuchungsdaten) hinterlegt. Die vollstandigen perso-
nenbezogenen Patientendaten und Untersuchungsbefunde sowie Einzelheiten zur Auspragung und
zum Schweregrad der Erkrankung verbleiben in der Datenbank am Klinikum rechts der Isar der
Technischen Universitat Miinchen.
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Ihre Patientendaten und Bioproben sollen fir 30 Jahre ab dem Zeitpunkt Ihrer Einwilligung gespei-
chert bzw. aufbewahrt werden, wenn Sie nicht vorher widerrufen. Im Falle eines Widerrufs werden
Ihre Bioproben vernichtet und lhre Patientendaten geléscht. Wenn eine Léschung nicht oder nicht
mit zumutbarem technischem Aufwand mdglich ist, werden lhre Patientendaten anonymisiert, indem
der Ihnen zugeordnete Identifizierungscode geldscht wird. In besonderen Fallen kénnen Ihre Daten
und Bioproben auch tber 30 Jahre hinaus von erheblicher Bedeutung fir die Wissenschaft und die
weitere Erforschung von Seltenen Erkrankungen sein. In diesen Fallen wirden wir in Abstimmung
mit den zustandigen Datenschutzaufsichtsbehdrden und den lokalen unabhéngigen Ethikkommis-
sionen klaren, ob auch eine weitergehende Nutzung lhrer Daten und Bioproben mdglich ist.

Zudem bitten wir Sie um die Einwilligung, lhre pseudonymisierten (d.h. verschlisselten) Patienten-
daten und Bioproben zur wissenschaftlichen Untersuchung ggf. auch an Labore und Forscher
weitergeben zu dirfen, die in das Projekt ,Bavarian Genomes* miteingebunden sind; das sind ins-
besondere unsere Forschungspartner an den Bayerischen Universitaten/Unikliniken Erlangen, Min-
chen, Regensburg und Wiirzburg. Wenn Sie mit einer Weitergabe lhrer pseudonymisierten Patien-
tendaten und Bioproben an diese Zentren nicht einverstanden sind, kdnnen Sie an unserer Studie
.Bavarian Genomes* nicht teilnehmen.

Dartber hinaus kénnen Sie durch Ankreuzen des entsprechenden Kéastchens in der Einwilligungs-
erklarung entscheiden, ob Ihre pseudonymisierten Patientendaten und Bioproben zu wissenschaft-
lichen Zwecken ggf. auch an andere Wissenschaftler und Zentren fur Seltene Erkrankungen inner-
halb und ggf. auch auRRerhalb der Europdischen Union (EU) weitergegeben werden dirfen. Dabei
ist zu beachten, dass eine Weitergabe an Empfanger in Landern auRerhalb der EU nur dann mdg-
lich ist, wenn eine der folgenden Voraussetzungen erflillt ist:

e die Europaische Kommission hat bei dem jeweiligen Land ein angemessenes gesetz-

liches Datenschutzniveau festgestellt, oder (wenn dies nicht erfolgt ist)

¢ die an dem Konsortium ,Bavarian Genomes* beteiligten Universitaten/Unikliniken verein-
baren mit den Forschungspartnern vertragliche Datenschutzklauseln, die von der Eu-
ropaischen Kommission oder der zustandigen Aufsichtsbehérde beschlossen oder ge-
nehmigt wurden. In diesem Fall kdnnen Sie dann bei Ihrer lokalen Studienleitung eine
Kopie dieser Datenschutzklauseln erhalten

Unabhangig von lhrer Entscheidung sind Sie natirlich jederzeit berechtigt, von den Studienarzten
zu erfahren, welche Labore und Forscher ggfs. mit weiteren wissenschaftlichen Untersuchungen
betraut wurden.

Die arztliche Schweigepflicht und die jeweils geltenden Datenschutzbestimmungen missen von
diesen externen Laboren und Forschern selbstverstandlich eingehalten werden. Zudem werden
immer nur lhre pseudonymisierten Daten und Bioproben weitergegeben und ausgewertet bzw.
analysiert. Namensteile, Initialen oder Geburtsdaten dirfen bei der Pseudonymisierung nicht
verwendet werden, sondern, wie weiter oben schon beschrieben, nur ein zuféalliger Nummern-
Buchstaben-Code.

Eine direkte Zuordnung von Daten oder Bioproben zu Ihrer Person ist in der Regel nur dann méglich,
wenn der Zuordnungs-Schlussel zwischen Codierung und Person bekannt ist. Der fiir dieses Projekt
verwendete Zuordnungs-Schliissel ist ausschlieRlich Ihrer betreuenden Arztin/lhrem betreuenden
Arzt sowie der lokalen Studienleitung des Projekts ,Bavarian Genomes* bekannt. Dritte erhalten
keinen Einblick in Originalunterlagen bzw. in Ihre Krankenakte.

Auch die Veroffentlichung wissenschaftlicher Ergebnisse erfolgt ausschlief3lich in einer Weise, die
keine Rickschlisse auf Ihre Person zulasst; dariiber hinaus ist eine Verdffentlichung der Gesamtheit
Ilhrer Erbsubstanz (Genom) ohne lhre ausdriickliche schriftliche Einwilligung ausgeschlossen.
Maglich ist allerdings eine Aufnahme des ganzen oder von bestimmten Abschnitten des Genoms in
besonders geschitzte Datenbanken, die fiir die Allgemeinheit unzuganglich sind.
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Erneute Kontaktaufnahme und Mitteilung von Studien-Ergebnissen

Wir mochten Sie mdglicherweise aus folgenden Grinden nochmals kontaktieren: Zum einen wollen
wir eventuell weitere Informationen zu lhrem Krankheitsbild erhalten oder Sie um weitere Bioproben
bitten. Zum anderen wollen wir Ihnen gegebenenfalls Studien-Ergebnisse mitteilen, die fir lhre Sel-
tene Erkrankung medizinisch relevant sein konnten. Dies bezieht sich auch auf mdglicherweise an-
fallende Zusatzfunde (siehe weiter oben unter ,Welcher Nutzen und welche Folgen aus der
Studienteilnahme ergeben sich flr Sie personlich?). Wenn Sie mit einer erneuten Kontaktaufnahme
einverstanden sind, sollten Sie das entsprechende Kastchen in der Einwilligungserklarung
ankreuzen. Ihre Entscheidung fur oder gegen eine Kontaktaufnahme kdnnen Sie jederzeit durch
Mitteilung an uns andern.

Alle Studien- und Forschungsergebnisse, die wir Ihnen im Rahmen einer erneuten Kontakt-
aufnahme mitteilen, sind nur vorlaufig und stellen keine gtiltigen genetischen Befunde dar.

In Abstimmung mit lhnen kénnen lhre betreuenden Arzte eine nochmalige qualitatskon-
trollierte humangenetische Untersuchung lhrer Erbsubstanz auf Grundlage des deutschen
(GenDG) veranlassen. Wir helfen gerne bei der Vermittlung.

Wie lange gilt Ihre Einwilligung?

Die auf der Grundlage lhrer Einwilligung erhobenen Patientendaten und gewonnenen Bioproben
sollen fiir 30 Jahre ab dem Zeitpunkt Ihrer Einwilligung gespeichert bzw. aufbewahrt werden (siehe
weiter oben unter: Wer hat Zugang zu lhren Daten und Bioproben und wie werden diese geschiitzt?).
Diese Einwilligung gilt, wenn Sie sie nicht vorher widerrufen (siehe unten), zunéchst fur einen
Zeitraum von funf Jahren ab Unterzeichnung lhrer Einwilligungserklarung. Das bedeutet, dass in
den kommenden finf Jahren — mit vorheriger Ankiindigung — nochmals Patientendaten und ggf.
nochmals Bioproben von Ihnen gewonnen werden dirfen, ohne dass Sie am Klinikum rechts der
Isar der Technischen Universitat Minchen eine neue Einwilligungserklarung unterzeichnen missen.
Sollten Sie nach Ablauf von funf Jahren wieder im Klinikum rechts der Isar der Technischen
Universitat Munchen vorstellig werden, bitten wir Sie eventuell erneut um Ihre Einwilligung.

Die Nutzung der ab dem Zeitpunkt Ihrer Einwilligung von lhnen erhobenen Patientendaten und
gewonnenen Bioproben bleibt aber Uber den Zeitraum von funf Jahren hinaus zulassig.

Was beinhaltet IThr Widerrufsrecht?
Ihre Einwilligung ist freiwillig!

Sie konnen lhre Einwilligung zur weiteren Erhebung sowie zur wissenschaftlichen Nutzung Ihrer
Patientendaten und der von lhnen zur Verfugung gestellten Bioproben jederzeit ohne Angabe von
Grinden und ohne nachteilige Folgen fur Sie widerrufen. Ein Widerruf bezieht sich dabei immer nur
auf die kiinftige Verwendung lhrer Patientendaten und Bioproben. Informationen aus bereits durch-
gefuhrten Analysen oder bereits veroffentlichten Studien kdnnen nachtraglich nicht mehr entfernt
werden.

Im Falle eines Widerrufs werden die von lhnen fir die Forschung zur Verfiigung gestellten Bioproben
vernichtet und lhre auf Grundlage dieser Einwilligung gespeicherten Patientendaten geldscht. Wenn
eine Loschung nicht oder nicht mit zumutbarem technischem Aufwand mdglich ist, werden Ihre
Patientendaten anonymisiert, indem der Ihnen zugeordnete Identifizierungscode geldscht wird. Die
Anonymisierung lhrer Patientendaten kann allerdings eine spétere Zuordnung von — insbesondere
genetischen — Informationen zu Ihrer Person tber andere Quellen niemals vollig ausschliel3en.

Fir einen Widerruf wenden Sie sich bitte an Ihre betreuende Arztin/lhren betreuenden Arzt:
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Name:

Tel.:

oder die Studienleitung des Projekts ,Bavarian Genomes* an der Technischen Universitat Minchen
Sekretariat Institut fir Humangenetik: Tel. 089-4140-6381.

Weitere Informationen zum Datenschutz

Die Rechtsgrundlage zur Verarbeitung lhrer oben genannten personenbezogenen Daten bildet die
Einwilligung (Art. 6 Abs.1a und Art. 9 Abs. 2a der Datenschutzgrundverordnung [DSGVQ]). Die
Datenspeicherung unterliegt den Bestimmungen der jeweils gultigen Datenschutzgesetze. Die
internationalen Richtlinien fir Gute Klinische Praxis (GCP) werden bei unserer Studie in vollem
Umfang eingehalten.

Sie haben das Recht auf Widerruf. Ihre personenbezogenen Daten werden in diesem Fall geléscht.
Wenn eine Léschung nicht oder nicht mit zumutbarem technischem Aufwand mdglich ist, werden
Ihre Patientendaten anonymisiert, indem der Ihnen zugeordnete Identifizierungscode geldscht wird.
Die Rechtmaliigkeit der Verarbeitung dieser Daten bis zum Zeitpunkt lhres Widerrufs wird dadurch
nicht beruhrt.

Sie kdnnen vom Klinikum rechts der Isar der Technischen Universitat Minchen im Rahmen der
gesetzlichen Vorgaben Auskunft Uber die von Ihnen gespeicherten Daten verlangen; sollten
unrichtige personenbezogene Daten verarbeitet werden, haben Sie ein Recht auf Berichtigung. Sie
kénnen die Loschung personenbezogener Daten oder die Einschrankung der Verarbeitung oder die
Datenuibertragung verlangen.

Verantwortlicher fur die Datenverarbeitung im Sinne der DSGVO ist das Klinikum rechts der Isar
der Technischen Universitat Minchen, Anstalt des o6ffentlichen Rechts, Ismaninger Stral3e 22,
81675 Munchen, Tel.: 089-4140-0 oder E-Mail: vorstand@mri.tum.de.

Das Klinikkum rechts der Isar der Technischen Universitat Minchen hat einen behérdlichen
Datenschutzbeauftragten bestellt. An ihn kénnen Sie sich mit allen Anliegen rund um lhre Daten
wenden oder auch mit einer Beschwerde Uber Datenschutzverstof3e. Seine Kontaktdaten lauten wie
folgt:

Klinikum rechts der Isar der Technischen Universitat Minchen, Stabstelle Datenschutz,
Ismaninger StraBe 22, 81675 Minchen,  Tel.: 089-4140-0  oder E-Mail:
datenschutz@mri.tum.de.

Sie haben auRerdem ein Beschwerderecht bei jeder Datenschutzaufsichtsbehorde. Eine Liste der
Aufsichtsbehoérden in Deutschland finden Sie unter:
https://www.bfdi.bund.de/DE/Infothek/Anschriften Links/anschriften links-node.html

Die fiur das Klinikum rechts der Isar der Technischen Universitat Minchen zustandige
Datenaufsichtsbehdrde ist:

der Bayerische Landesbeauftragte fir den Datenschutz,

Postfach 22 12 19, 80502 Miinchen, E-Mail: poststelle@datenschutz-bayern.de
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