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Aufklarung und Einwilligung zur
Untersuchung des PNPLA3 Gens

Warum soll diese Untersuchung bei mir durchgefiihrt werden?

Bei lhnen besteht der Verdacht auf eine Fettlebererkrankung. Neben der alkoholischen
Lebererkrankung (ALD) ist die haufigste Form hierbei die nicht-alkoholische
Fettlebererkrankung (NAFLD). Die NAFLD kann sich in ihrem Verlauf zu einer nicht-
alkoholischen Steatohepatitis (NASH), einer entzundlichen Erkrankung der Leber,
entwickeln. Daraus wiederum kann ein nicht umkehrbarer Schaden der Leber (Zirrhose)
entstehen. In der Folge fuhren diese Veranderungen zu einem vollstandigen
Funktionsverlust der Leber mit Leberversagen oder zur Entstehung bosartiger
Lebertumoren (hepatozellulares Karzinom). Prognostischen Schatzungen zufolge wird
die NASH-Zirrhose bis im Jahr 2020 die haufigste Ursache fiur eine Lebertransplantation
in den USA sein. Es besteht eine starke Assoziation zwischen dem Vorhandensein einer
Variante im PNPLA3-Gen (SNP = Punktmutation) und dem Auftreten von NAFLD und
auch der Progression einer NAFLD. Patienten mit Nachweis der genannten
Punktmutationen erkranken signifikant haufiger an NAFLD und ihren moglichen Folgen?.

Welche PNPLA3-Polymorphismen gibt es?

Untersucht wird, ob bei IThnen der PNPLA3 SNP rs738409-Polymorphismus vorliegt,
welcher auf dem Chromosom 22 lokalisiert ist?3.

Der Wildtyp rs738409 C/C (AA 148 1) hat kein erhdhtes Risiko fur die Entwicklung einer
NAFLD bzw. ALD.

Die heterozygote Variante rs738409 C/G (AA 148 IM) hat ein erhthtes Risiko fir die
Entwicklung einer NAFLD bzw. ALD.

Die homozygote Variante rs738409 G/G (AA 148 M) hat ein stark erhdhtes Risiko fur die
Entwicklung einer NAFLD bzw. ALD.

Welche Konsequenz kann der Nachweis eines bestimmten Polymorphismus fir
mich haben?

Im Mittelpunkt therapeutischer MalRnahmen stehen derzeit Veranderungen der
Lebensgewohnheiten wie Gewichtsreduktion, Steigerung der korperlichen Aktivitat und
Ernahrungsumstellung. Das Ergebnis dieser Untersuchung kann lhren behandelnden
Arzt bei der Entscheidung unterstitzen wie intensiv diese Mallnahmen umgesetzt
werden missen und ob weitere therapeutische MaBnahmen erforderlich sind*.
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Untersuchungsmaterial

Es ist die Abnahme eines separaten EDTA-Vollblut-Réhrchens (3 ml) erforderlich.

Allgemeine Anmerkungen

Einwilligung

Ich erklare mich einverstanden, dass die genetische Untersuchung auf PNPLAS3-
Polymorphismus aus der bei mir entnommenen EDTA- Blutprobe durchgefiihrt wird. Alle
von mir gemachten Angaben sowie die Ergebnisse der Untersuchung unterliegen der
arztlichen Schweigepflicht.

Sie werden in der Krankenakte aufbewahrt und auf Verlangen nur mit meiner
ausdrucklichen schriftichen Genehmigung an andere Personen weitergegeben. Das
Ergebnis der Untersuchung wird nur dem/den Giberweisenden Arzt/Arzten mitgeteilt. Eine
Information von Familienangehorigen und/oder deren behandelnden Arzten erfolgt nur
mit meiner Zustimmung. Des Weiteren ist es gesetzlich verboten, dass Arbeitgeber,
Versicherer und sonstige Dritte Daten von genetischen Analysen oder genetische
Analysen selbst erheben, verlangen oder veranlassen.

Ich bin damit o einverstanden o nicht einverstanden, dass das Material bzw. daraus
gewonnene Daten anonymisiert fur rein wissenschaftliche Zwecke verwendet werden.

Ich bin damit o einverstanden o nicht einverstanden, dass verbleibendes genetisches
Material (DNA) zum Zwecke der Nachprufbarkeit der Ergebnisse aufbewahrt wird.

Es steht mir frei, diese Einwilligungserklarung jederzeit zu widerrufen, ohne dass mir
dadurch Nachteile entstehen oder von der Mitteilung des Untersuchungsergebnisses
Abstand zu nehmen.

Name: Vorname: Geburtsdatum:
Ort/Datum: Unterschrift Patient/Erziehungsberechtigte:
Ort/Datum: Stempel und Unterschrift des Arztes:
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