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Studieninformation fiur Sorgeberechtigte

»Pradikative Bewertung der klinischen Verlaufsformen
von nicht-muskularen Aktinopathien*

Bei |hrem Kind (bzw. der von lhnen betreuten Person) wurde eine genetische
Veranderung (Mutation) entweder im Gen ACTB oder ACTGL1 festgestellt. Klinisch
liegt eine nicht-muskulare Aktinopathie (NMA) vor. Es kann sich hierbei um das
Baraitser-Winter-Cerebrofrontofaziale Syndrom (BWCFF), eine ACTB-assoziierte
Entwicklungsstorung, eine ACTG1l-assoziierte Schwerhdérigkeit oder Augenkolobom
bzw. eine andere ACTB- oder ACTGl-assoziierte Erkrankung handeln. Jegliche
Erkrankung des NMA-Spektrums ist sehr selten. Bisher wurden weniger als 150
Patienten weltweit beschrieben. Es sind noch keine Erkenntnisse lber den genauen
Krankheitsmechanismus verfugbar und entsprechend wurden noch keine
spezifischen Therapieansatze entwickelt. Es bleibt bisher komplett ungeklart, warum
einige ACTB-bzw. ACTG1-Mutationen zu multiplen Beschwerden in Rahmen von
BWCFF flihren und andere nicht.

Wir sind bemiht, unter Anwendung verschiedener molekularbiologischer,
biochemischer und biophysikalischer Analyseverfahren bisher unbekannte
Krankheitsmechanismen der ACTB- und ACTG1-Mutationen aufzukléaren. Dafir
untersuchen wir die genauen Konsequenzen einer genetischen Verénderung fur die
verschiedenen Prozesse in den Patientenzellen. Ein Fernziel ist die Entwicklung
spezifischer Behandlungsstrategien.

Weitere Ziele unserer Forschung sind, den klinischen Verlauf von BWCFF und nicht-
BWCFF ACTB/ACTG1-assoziierten Erkrankungen ndher zu charakterisieren, spatere
Komplikationen zu erkennen und eine entsprechende Vorsorge fir jedes Lebensalter
zu entwickeln.

Vor der Einwilligung zur Teilnahme an der Studie sind folgende Informationen zu
berlicksichtigen:
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Teilnahmebedingungen

Das Einschlusskriterium ist das Vorliegen einer genetischen Veranderung in einem der beiden
Gene ACTB oder ACTGL1 bei Ihrem Kind bzw. der von Ihnen betreuten Person.

Die Teilnahme an dieser Studie ist freiwillig. lhre Absage wird keinen Einfluss auf die
etwaige weitere arztliche Behandlung des Kindes (bzw. der von Ihnen betreuten Person)
haben. Weiterhin besteht jederzeit die Moglichkeit die Teilnahme an dieser Studie ohne
Angabe von Griinden zu widerrufen. Die Widerrufsbedingungen sind unten aufgefihrt.

Wenn Ihr (bzw. das von lhnen betreute) Kind bei Volljahrigkeit die Einwilligungsfahigkeit
erreicht, bitten wir um Ruckmeldung, damit sie/er Uber die Studienteilnahme erneut selbst
entscheiden kann.

Ablauf der Studie

Wir werden von lhrem Kind bzw. der von lhnen betreuten Person einmalig zwei Blutproben
(ein Vorgang mit Entnahme von jeweils 5 ml Blutrohrchen) sowie eine Hautstanze (& 3 mm)
entnehmen. Die Blutentnahme wird an eine andere ohnehin notwendige Blutentnahme
gekoppelt. Das prinzipielle Einverstandnis Ihres Kindes bzw. der von lhnen betreuten
Person ist die wichtigste Voraussetzung flur die Probenentnahme.

Sollte Ihr Kind bzw. die von Ihnen betreute Person bereits im Rahmen Ihrer Teilnahme an der
Studie ,Nicht-muskulére Aktinopathien: Baraitser-Winter Cerebrofrontofaciales Syndrom und
verwandte Erkrankungen“ Blut bzw. eine Hautbiopsie gespendet haben, wirden wir gerne
dieses Material - lhre Einwilligung vorausgesetzt - fur diese Studie verwenden. Eine erneute
Probenentnahme ware in diesem Fall nicht notwendig. Im folgenden Einwilligungsformular
teilen Sie uns mit, ob Sie der Verwendung der bereits gespendeten Materialien fur diese Studie
einwilligen.

Im Rahmen der Studie werden folgende klinische Daten dokumentiert: Familienanamnese,
Angaben Uber Schwangerschaftsverlauf und Geburt, GeburtsmalRe, Verlauf der ersten
Lebensmonate insbesondere neurologische Komplikationen sowie operative Eingriffe,
Entwicklungsverlauf  (Erreichen der Meilensteine, vorliegende Ergebnisse der
Entwicklungsdiagnostik, 1Q-Test), weitere &rztliche Vorbefunde, vorliegende CcMRT-
Aufnahmen, Epilepsie-Anamnese (falls zutreffend), vorliegende Laborbefunde.

Zusatzlich werden wir Fotoaufnahmen machen, die zunachst nur auf dem gesicherten Server
des Instituts fur Klinische Genetik gespeichert werden. Sollte keine personliche Vorstellung im
Institut fur Klinische Genetik erfolgen, werden wir Sie um die Zusendung einiger privater
Fotoaufnahmen bitten. In einigen Fallen wird es notwendig sein, dass die Fotoaufnahmen bei
der Veroffentlichung der Studienergebnisse verwendet werden. Die Gesichtsaufnahmen
sind wiedererkennbar und deren Verotffentlichung stellt ein Vertraulichkeitsrisiko dar.

Im folgenden Einwilligungsformular teilen Sie uns mit, ob Sie in die Veroéffentlichung von
wiedererkennbaren Fotoaufnahmen einwilligen.

Im Verlauf der Studie (3 Jahre) werden Sie jahrlich zur Verlaufsdokumentation kontaktiert. Die
Kontaktaufnahme kann in jeder beliebigen Form entsprechend lhren Wiinschen erfolgen
(personlich in unserer Sprechstunde, telefonisch, Videokonferenz, Post).

Umgang mit den Proben und Ergebnissen

Die entnommenen Blutproben und die Hautstanze werden pseudonymisiert gekennzeichnet.
Uberschiissiges Untersuchungsmaterial bewahren wir zum Zwecke der Nachprifbarkeit
unserer Ergebnisse sowie fur spatere Analysen zur Charakterisierung der NMA-Erkrankung
innerhalb dieser Studie auf. Die Proben werden mindestens 10 Jahre und prinzipiell zeitlich
unbegrenzt aufbewahrt.
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Aus der Hautbiopsie werden Bindegewebszellkulturen, sogenannte Fibroblasten-Zellkulturen,
etabliert, die an der ES/iPSC Technologieplattform am Zentrum fiir Regenerative Therapien
Dresden (CRTD) zu induziert pluripotenten Stammzellen zurtickprogrammiert werden. Dazu
werden die Bindegewebszellen (Fibroblasten) durch eine externe Stimulation im Labor so
verandert (,induziert*), dass daraus pluripotente Stammzellen entstehen. ,Pluripotent®
bedeutet, dass jede beliebige andere Zelle der drei Keimbahnen ausgehend von dieser
Stammzelle gebildet werden kann. Aus diesem Grund sind induzierte pluripotente
Stammzellen fur die Erforschung von Krankheiten in der klinischen Forschung sehr wertvoll.

Fur die Reprogrammierung werden die Fibroblasten der Technologieplattform in
pseudonymisierter Form zur Verfligung gestellt. Eine Rickverfolgung auf eine bestimmte
Person ist dadurch beinahe ausgeschlossen, da keine personenbezogenen Daten Ubergeben
werden.

Wir mochten Sie darauf hinweisen, dass sobald aus den gespendeten Fibroblasten
Stammzellen hergestellt wurden, nur noch eine Vernichtung der Bindegewebszellen, die nicht
fur die Herstellung der Stammzellen bendtigt wurden, im Falle eines Widerrufs maoglich ist.
Diese Zellen werden auf Ihren Wunsch hin vollstandig vernichtet. lhrem Wunsch bezlglich der
nicht fur die Herstellung der Stammzellen verwendeten Fibroblasten kann allerdings nur
insoweit nachgekommen werden, dass die Identitatspriifung (das heil3t der Nachweis, dass
die Stammzellen aus lhrer Hautbiopsie hergestellt wurde) stets mdglich bleibt.

Sie kdnnen jedoch nicht verlangen, dass die aus den Fibroblasten hergestellten
Stammzellen vernichtet werden missen.

Nicht mehr benétigte Daten werden auf lhren Wunsch hin geléscht oder in anonymisierter
Form weiterverwendet. Es besteht nicht mehr die Mdglichkeit, Daten aus bereits
durchgefuhrten Analysen zu entfernen.

Im Rahmen dieser Studie erfolgt dann eine Charakterisierung der Zellkulturen hinsichtlich der
Veranderung ihrer biologischen, molekularbiologischen, biochemischen und biophysikalischen
Eigenschaften aufgrund des Vorhandenseins der Mutationen. Dies geschieht in enger
Zusammenarbeit mit 3 europaischen Partnern: dem Labor von Professor Dr. Dietmar Manstein
(Institut fir Biophysikalische Chemie, Medizinische Hochschule Hannover), dem Physiolab
unter Leitung von Dr. Pasquale Bianco an der Biologischen Fakultat der Universitat Florenz,
Italien, und der Gruppe von Professor Dr. Miklos Kellermayer, Department of Biophysics and
Radiation Biology an der Semmelweis Universitdt, Budapest, Ungarn. Die aus
Patientenmaterial erstellten Zellkulturen werden den Kollaborationspartnern ausschlieflich in
pseudonymisierter Form zur Verfligung gestellt. Die erhobenen Forschungsdaten werden mit
dem klinischen Befund korreliert mit dem Ziel, therapeutische Ansatze fir diese seltenen
Erbkrankheiten zu entwickeln. Eine Veroffentlichung der Ergebnisse in renommierten
Fachzeitschriften und eine Vorstellung auf Fachkonferenzen erfolgt anonymisiert.

Die entnommenen Blutproben werden asserviert. Sollten sich im Verlauf dieser Studie
veranderte Aktivitaten oder Funktionen der Aktinproteine in den Zellen zeigen, die nicht mit
den Ubrigen erhobenen Daten korreliert werden kénnen, mdchten wir die Aktingene erneut
sequenzieren, um die Mutation zu Uberprifen. Wir mochten in diesem Zusammenhang klar
hervorheben, dass keine gesundheitsrelevanten Zusatzbefunde erhoben werden und keine
genomweite Sequenzierung mit den Proben erfolgen wird.

Wir gehen nicht davon aus, dass sich aufgrund der im Forschungsrahmen erhobenen
Ergebnisse unmittelbare Konsequenzen hinsichtlich Diagnosestellung und Therapie fir einen
Studienteilnehmer ergeben. Wenn dies jedoch der Fall sein sollte, werden diese Ergebnisse
den Patienten und deren Familien im Rahmen einer genetischen Beratung.

Auf Anfrage erlautern wir Ihnen gerne auch die Gesamtergebnisse der Studie.
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Finanzielle Vorteile und Versicherung

Die Teilnahme an der Studie ist fir Sie kostenlos. Fir die Uberlassung der Blut- bzw.
Hautproben werden Sie kein Entgelt erhalten. lhrerseits bestehen keinerlei Anspriche auf
Vergitung, Tantieme oder eine sonstige Beteiligung an finanziellen Vorteilen und Gewinnen,
die mdglicherweise auf der Basis der Forschung mit Blut- bzw. Gewebeproben Ihres Kindes
(bzw. der von Ihnen betreuten Person) erlangt werden.

Wir weisen darauf hin, dass keine Wegeversicherung besteht.

Datenschutz

Im Rahmen der Studie werden personenbezogene Daten (Name, Geburtsdatum,
Kontaktadresse) pseusonymisiert und anschliel3end separat von den klinischen Informationen
elektronisch gespeichert. Das bedeutet, dass die Daten durch eine vom Computer generierte,
5-stellige Nummer (Pseudonym) ersetzt werden, die keinerlei Merkmale enthalt, welche
Unbefugten eine Identifizierung des Studienteilnehmers ermdglichen kdnnte. Alle Proben und
sonstige Materialen des Probanden werden in dieser pseudonymisierten Form bearbeitet.

Im Gegensatz zur Anonymisierung ist bei der Pseudonymisierung eine Rickverfolgung, d.h.
eine Zusammenfiihrung von Person und Daten, prinzipiell denkbar, aber ohne Kenntnis eines
bestimmten Zuordnungsschliissels und ohne Zugangsberechtigung zum entsprechend
gesicherten Server des Institutes fir Klinische Genetik nicht moglich. Daher hat nur ein enger
Personenkreis Einblick in die gespeicherten Daten. Diese Personen sind gemald dem
Bundesdatenschutzgesetz unterwiesen und zur Verschwiegenheit und zur Wahrung des
Datengeheimnisses verpflichtet worden. Die Daten sind gegen unbefugten Zugriff gesichert.
Der Grund, warum in dieser Studie die Daten pseudonymisiert und nicht anonymisiert werden,
ist, dass bei Forschungsstudien dieser Art u. U. eine Rucksprache mit dem Patienten
erforderlich sein kann, z.B. um bestimmte Details zur Erkrankung nachzufragen oder um
Material, das nicht zum Zeitpunkt der Aufnahme in die Studie abgenommen wird, sondern
spater (oder vorher) vom Hausarzt zugesandt wird, der jeweiligen Person korrekt zuordnen zu
konnen. Die Unterrichtung der betreuenden Arzte (iber die Studienergebnisse bedarf Ihrer
ausdrucklichen Einwilligung.

Experimentelle Daten werden vertraulich gemafld den allgemeinen datenschutzrechtlichen
Bestimmungen und aller nationaler Regularien gehandhabt. Die Forschungsdaten werden
lokal auf den Servern der Partnerinstitutionen gespeichert. Jeder Projektpartner verwaltet
seine Daten zentral auf einem ihm fir dieses Konsortium zugewiesenen Speicherplatz und in
einem Langzeitarchiv auf den lokalen Netzwerkservern, die durch regelmafige Backups und
passwortgeschitztem Zugang gesichert sind. Die Rohdaten werden fiir mindestens zehn
Jahre archiviert. Diese Daten konnen fir potenziellen Folgeprojekten wiederverwendet
werden. Der Datenaustausch wahrend des Projekts erfolgt Uber eine cloudbasierte
Speicherung (z.B. Cloudstore vom ZIH, TU Dresden).

Eine Vertffentlichung in einer Fachzeitschrift erfolgt anonymisiert, ohne Nennung der
personenbezogenen Daten und ohne Moglichkeit einer Ruckverfolgung der
personenbezogenen Daten fir Aul3enstehende.

Datenaustausch

Die Studie wird in enger Kooperation mit vier europaischen Partnern durchgefuhrt: dem Labor
von Professor Dr. D. Manstein (Institut fur Biophysikalische Chemie, Medizinische Hochschule
Hannover), dem Physiolab unter Leitung von Prof. Dr. Pasquale Bianco (Biologische Fakultat,
Universitat Florenz), der Gruppe von Prof. Dr. M. Kellermayer ( Department of Biophysics and
Radiation Biology, Semmelweis Universitat, Budapest, Ungarn) und der Gruppe von Dr. Anne-
Cecile Reymann (Institute of Genetics and Molecular and Cellular Biology, Strassburg,
Frankreich). Die Zellkulturen, die aus den Patientenzellen erstellt werden, werden jedoch nur
den Gruppen von Prof. Manstein, Prof. Bianco und Prof. Kellermayer pseudonymisiert zur
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Verfigung gestellt. Dabei ist eine Ruickverfolgung auf eine bestimmte Person beinahe
ausgeschlossen, da keine personenbezogenen Daten tibergeben werden.

Die Speicherung experimenteller Daten erfolgt vertraulich gemall den allgemeinen
datenschutzrechtlichen Bestimmungen und aller nationaler Regularien auf lokalen Servern der
Partnerinstitutionen. Die Rohdaten werden fur mindestens zehn Jahre archiviert. Diese Daten
kénnen fir potenziellen Folgeprojekten wiederverwendet werden. Der Datenaustausch
wahrend des Projekts erfolgt tber eine cloudbasierte Speicherung (z.B. Cloudstore vom ZIH,
TU Dresden).

Eine Veroffentlichung der Ergebnisse in renommierten Fachzeitschriften und eine Vorstellung
auf Fachkonferenzen erfolgt anonymisiert.

Eigennutzen

Unsere Vorarbeiten sprechen daflir, dass eine strenge Korrelation zwischen den
Veranderungen in einzelnen Zellen und dem Schwergrad der Erkrankung vorliegt. Diese
Hypothese soll im Rahmen der Studie tUberprift werden. Zu erwarten ist, dass die Analyse der
Zellkultur eine genaue Aussage Uber die individuelle Prognose erlaubt. Zusatzlich wird im
Rahmen der Studie der klinische Verlauf dokumentiert. Somit wird erstmalig die genaue
Symptomatik im Erwachsenalter aufgeklart, insbesondere im Hinblick auf das moglicherweise
erhdhte Risiko fir Blutkrebs. Es ist zu erwarten, dass durch die Studie eine Aktualisierung der
Betreuungsmafinahmen erfolgt bzw. eine genaue Vorsorge erarbeitet wird, die bei den
teilnehmenden Patienten sofort umgesetzt werden kann.

Gruppennutzen

Sie werden ausfihrlich tber das BWCFF-Syndrom und andere nicht-muskulére Aktinopathien
informiert. Da es sich um eine sehr seltene Erkrankung handelt, ist die Expertise anderer
Fachspezialisten haufig unzureichend, so dass mehrere Fragen offenbleiben. Dartber hinaus
werden wir im schriftlichen humangenetischen Gutachten alle notwendigen MalRnahmen
festgelegen, die im Rahmen der kinderarztlichen bzw. hausarztlichen Betreuung notwendig
sind. Obwohl das klinische Management bereits erarbeitet wurde, bleibt diese Information
durch die Seltenheit der Erkrankung im breiteren Kollegenkreis unbekannt. Bei Notwendigkeit
werden zusatzliche Gutachten zur Vorlage bei den Krankenkassen erstellt, falls Fragen
beziglich der Kostentibernahme fir die Betreuungsmaf3nahmen entstehen sollten.

Nutzen fiur die Gesellschaft

Die Gene ACTB und ACTG1 werden in jeder Korperzelle exprimiert. Es handelt sich um zwei
EiweilRe, die absolut essenziell fir die vielfaltigen Zellfunktionen sind. Obwohl die Rolle dieser
zwei Eiweil3e in mehreren biologischen Prozessen, von der embryonalen Entwicklung bis zum
Abbau der Nervenzellen und Krebsmetastasierung, diskutiert wird, liegen noch keine
ausreichenden Informationen Uber die Funktionen einzelner Aktin-Formen in Saugerzellen
(inklusive Menschenzellen) vor. Die Untersuchung der patienteneigenen Zellkulturen von
Patienten mit verschiedenen Mutationen in den aktinkodierenen Genen bietet eine einmalige
Gelegenheit, die durch Aktin gesteuerten Prozesse zu verstehen.

Potenzielle Risiken

Probenentnahme. Fir die Analysen werden einmalig zwei Blutproben (5-10ml) und eine
Hautprobe (@ 3 mm) von lhrem Kind bzw. der von lhnen betreuten Person bendtigt.

Dadurch, dass die Blutentnahme mit einer anderen notwendigen Blutenthahme gekoppelt
wird, ist mit keinen zusatzlichen Risiken zu rechnen.

Bei einer kleinen Hautbiopsie (& 3 mm) kann es in sehr seltenen Fallen zur Verletzung eines
Nervs oder eines Blutgeféal3es oder zu einer Infektion kommen. Bei einer Hautstanze entsteht

eine Narbe, die in sehr seltenen Féllen bei schlechter Wundheilung Uberschiel3end sein kann.
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Widerruf der Einwilligung

Wenn Sie die Studienteilnahme lhres Kindes (bzw. der von Ihnen betreuten Person) beenden
mochten, bitten wir Sie, die Projektleitung Uber lhre Entscheidung zu informieren. Die
Mitteilung kann telefonisch, postalisch oder auch per Email erfolgen.

Fir die Beantwortung Ihrer Fragen stehen wir Ihnen jederzeit gern zur Verfigung.

Projektleitung

PD Dr. med. Nataliya Di Donato

Institut fur Klinische Genetik

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden
an der TU Dresden

Fetscherstralle 74

01307 Dresden

Tel: +49 351 458-5137

Email: nataliya.didonato@uniklinikum-dresden.de
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Hiermit werden Sie Uber lhre in der Datenschutzgrundverordnung (DSG-VO)
festgelegten Rechte informiert (Artikel 12 ff.DS-GVO):

Rechtsgrundlage:

Die Rechtsgrundlage zur Verarbeitung der Sie betreffenden personenbezogenen Daten bilden bei
medizinischen Studien lhre freiwillige schriftliche Einwilligung gemal DS-GVO sowie die Deklaration
von Helsinki (Erklarung des Weltarztebundes zu ethischen Grundsétzen fur die medizinische Forschung
am Menschen) und die Leitlinie fir gute klinische Praxis.

Beziglich lhrer Daten haben Sie folgende Rechte (Artikel 13 ff.DS-GVO):

Recht auf Auskunft:

Sie haben das Recht auf Auskunft tiber die sie betreffenden personenbezogenen Daten, die im Rahmen
der Studie erhoben, verarbeitet oder ggf. anonymisiert oder pseudonymisiert an Dritte Ubermittelt
werden (Aushandigung einer kostenfreien Kopie) (Artikel 15 DS-GVO).

Recht auf Berichtigung:
Sie haben das Recht, Sie betreffende unrichtige personenbezogene Daten berichtigen zu lassen (Artikel
16 und 19 DS-GVO).

Recht auf Loschung:
Sie haben das Recht auf Loschung Sie betreffender personenbezogener Daten, z. B. wenn diese Daten
fur den Zweck, fir den sie erhoben wurden, nicht mehr notwendig sind (Artikel 17 und 19 DS-GVO).

Recht auf Einschrankung der Verarbeitung:

Unter bestimmten Voraussetzungen haben Sie das Recht, die Einschrankung der Verarbeitung zu
verlangen. Das heil3t, die Daten dirfen nur gespeichert, nicht verarbeitet werden. Dies missen Sie
beantragen. Wenden Sie sich bitte hierzu an lhren Priifer oder an den Datenschutzbeauftragten des
Prifzentrums (Artikel 18 und 19 DS-GVO).

Im Falle der Berichtigung, Ldschung, Einschrankung der Verarbeitung werden zudem all jene
benachrichtigt, die Ihre anonymisierten/ pseudonymisierten Daten erhalten haben (Artikel 17 (2) und
Artikel 19 DS-GVO).

Recht auf Dateniibertragbarkeit:

Sie haben das Recht, die Sie betreffenden personenbezogenen Daten, die Sie den Verantwortlichen fir
die Studie bereitgestellt haben, zu erhalten. Damit kbnnen Sie beantragen, dass diese Daten entweder
Ihnen oder, soweit technisch moglich, einer anderen von lhnen benannten Stelle Ubermittelt werden
(Artikel 20 DS-GVO).

Widerspruchsrecht:

Sie haben das Recht, jederzeit gegen konkrete Entscheidungen oder MalZnahmen zur Verarbeitung der
Sie betreffenden personenbezogenen Daten Widerspruch einzulegen (Artikel 21 DS-GVO). Eine solche
Verarbeitung findet anschlieRend grundsatzlich nicht mehr statt.

Einwilligung zur Verarbeitung personenbezogener Daten und Recht auf Widerruf dieser
Einwilligung:

Die Verarbeitung Ihrer personenbezogenen Daten ist nur mit Ihrer Einwilligung rechtmafiig (Artikel 6
DS-GVO). Sie haben das Recht, lhre Einwilligung zur Verarbeitung personenbezogener Daten jederzeit
zu widerrufen. Es dirfen jedoch die bis zu diesem Zeitpunkt erhobenen Daten durch die in der
Patienteninformation- und Einwilligungserkléarung zu der jeweiligen Studie genannten Stellen verarbeitet
werden (Artikel 7 Abs. 3 DSGVO).

Benachrichtigung bei Verletzung des Schutzes personenbezogener Daten
(,,Datenschutzpannen®):

Hat eine Verletzung des Schutzes personenbezogener Daten voraussichtlich ein hohes Risiko fir lhre
personlichen Rechte und Freiheiten zur Folge, so werden Sie unverziglich benachrichtigt (Artikel 34
DS-GVO).

Mdchten Sie eines der Rechte in Anspruch nehmen, wenden Sie sich bitte an |hren Prifer oder
an den Datenschutzbeauftragten Ihres Priifzentrums.

AuRBerdem haben Sie das Recht Beschwerde bei der/den Aufsichtsbehdrden einzulegen, wenn Sie der
Ansicht sind, dass die Verarbeitung der Sie betreffenden personenbezogenen Daten gegen die DS-
GVO verstoRt (siehe Kontaktdaten).
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Kontaktdaten
Prufzentrum: Datenschutzbeauftragte Frau Katrin Piehler / Frau Christiane Lotzkat, Fetscherstral3e 74,

01307 Dresden, Telefonnummer: 0351 458-3245 / 2031, katrin.piehler@uniklinikum-dresden.de /
christiane.lotzkat@uniklinikum-dresden.de.

Datenschutz-Aufsichtsbehdrde: Andreas Schurig, Der Sachsische Datenschutzbeauftragte, Bernhard-
von-Lindenau-Platz 1, 01067 Dresden, Telefonnummer: 0351 493-5401, saechsdsh@slt.sachsen.de
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Universitatsklinikum Carl Gustav Carus

Institut fur Klinische Genetik
Prof. Dr. med. Evelin Schrock

PD Dr. med. Nataliya Di Donato
Telefon: 0351 458-15137
Nataliya.didonato@uniklinikum-dresden.de

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus ¢ Fetscherstr. 74 « 01307 Dresden

Genetische Ambulanz: 0351 458-2891

Bearbeiter: Dr. Andrea Meinhardt
Telefon: 0351 458-18852
Andrea.Meinhardt@uniklinikum-dresden.de

Einwilligungserklarung fir Sorgeberechtigte
»Pradikative Bewertung der klinischen Verlaufsformen
von nicht-muskularen Aktinopathien“

Studienleitung: PD Dr. med. Nataliya Di Donato

ID Familie

Patient(in): Patientendaten

Mutter: Vater:

Daten der Mutter Daten des Vaters

A) Allgemeines

Wir sind durch den unten genannten Arzt tGiber den Zweck, den Ablauf, die Bedeutung
der Studie sowie die Vorteile und Risiken, die damit verbunden sein kbnnen, mindlich
aufgeklart worden.
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Die schriftliche Studieninformation haben wir gelesen. Alle unsere Fragen sind zu unserer
Zufriedenheit beantwortet worden. Wir haben eine Kopie der Studieninformation und
Einwilligungserklarung ausgehéndigt bekommen. Wir hatten genlgend Zeit, um die
Entscheidung zur Studienteilnahme zu Gberdenken und frei zu treffen.

Unsere folgenden Erklarungen reichen nur so weit, wie uns dies im Rahmen der schriftlichen
Studieninformation bzw. in der mindlichen Erlauterung naher dargelegt wurde.

Unsere folgenden Erklarungen berechtigen und verpflichten das Institut fir Klinische Genetik,
Universitatsklinikum Carl Gustav Carus an der TU Dresden.

B) Einwilligung in die Entnahme und Nutzung der Blut- und Gewebeproben

Wir sind mit der Entnahme, Verwendung und zeitlich unbefristeten Aufbewahrung von zwei
venosen Blutproben (5-10 ml) sowie einer Hautprobe (& 3 mm) von unserem Kind (bzw. der
von uns betreuten Person) einverstanden und Uberlassen die entnommenen Blut- und
Hautproben hiermit dem Institut fiir Klinische Genetik, Universitatsklinikum Carl Gustav Carus
an der TU Dresden.

Wir stimmen zu, dass die Blut- und Hautproben unter der Verantwortung des Instituts fir
Klinische Genetik, Universitatsklinikum Carl Gustav Carus an der TU Dresden in
verschlisselter Form (d.h. so, dass eine Zuordnung zu unserem Kind oder der von uns
betreuten Person nur Uber weitere Hilfsmittel — etwa eine Referenzliste — mdglich ist) fur
Untersuchungen zur Aufklarung der Pathomechanismen der Aktin-Mutationen verwendet
werden.

e Wir stimmen der Blutentnahme fiir Studienzwecke in Rahmen einer weiteren ohnehin
notwendigen Blutentnahme zu und Ubertragen die Proben unentgeltlich dem Institut fir
Klinische Genetik, Universitatsklinikum Carl Gustav Carus an der TU Dresden.

] Ja / [ Nein (bitte ankreuzen)

o Wir stimmen der Hautstanze zu und Ubertragen die Probe unentgeltlich dem Institut fur
Klinische Genetik, Universitatsklinikum Carl Gustav Carus an der TU Dresden.

] Ja / O Nein (bitte ankreuzen)

e Wir nehmen an der Studie ,Nicht-muskuldre Aktinopathien: Baraitser-Winter
Cerebrofrontofaciales Syndrom und verwandte Erkrankungen® teil und meinem Kind (oder
der von uns betreuten Person) wurde bereits eine Blutprobe und eine Hautstanze
entnommen. Wir stimmen zu, dass die bereits asservierten Proben fir diese aktuelle
Studie verwendet werden kénnen. Es ist somit keine erneute Probennahme erforderlich.

(1 Ja / [ Nein (bitte ankreuzen)

Unentgeltlichkeit

Uns ist bewusst, dass die Teilnahme an der Studie fur uns kostenlos ist, wir fir die
Uberlassung der Blut- bzw. Hautproben kein Entgelt erhalten und dass wir keinerlei Anspriiche
auf Verglitung, Tantieme oder eine sonstige Beteiligung an finanziellen Vorteilen und
Gewinnen haben, die moglicherweise auf der Basis der Forschung mit den Blut- bzw.
Gewebeproben unseres Kindes (bzw. der von uns betreuten Person) erlangt werden.
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Widerruf der Zustimmung zur Probenverwendung

Wir wissen, dass wir unsere Zustimmung zur Verwendung der Blut- bzw. Hautproben jederzeit
und ohne Angabe von Griinden gegenuber dem Institut fur Klinische Genetik,
Universitatsklinikum Carl Gustav Carus an der TU Dresden und der Projektleiterin PD Dr. med.
Nataliya Di Donato widerrufen kdnnen und dass dies keinen Einfluss auf die weitere arztliche
Behandlung unseres Kindes (bzw. der von uns betreuten Person) hat.

Im Falle des Widerrufs sind wir damit einverstanden, dass die asservierten Blut- bzw.
Hautproben zu Kontrollzwecken weiter aufbewahrt werden. Wir haben jedoch das Recht,
deren Vernichtung zu verlangen, sofern gesetzliche Bestimmungen der Vernichtung nicht
entgegenstehen.

Wir sind uns bewusst, dass eine Vernichtung der Blut- bzw. Hautproben auf unserem Wunsch
nicht moglich ist, wenn sie soweit verschlisselt (,anonymisiert*) wurden, dass eine Verbindung
zwischen den Proben und uns als Personen nicht oder nur mit einem unverhaltnismafig
groRen Aufwand an Zeit, Kosten und Arbeitskraft moglich ist.

Information Uber Studienergebnisse:

e Sofern sich innerhalb der oben bezeichneten Studie Ergebnisse ergeben, die fur die
Gesundheit unseres Kindes (bzw. der von uns betreuten Person) nach aktuellem
Kenntnisstand von Bedeutung sind, méchten wir dartiber informiert werden.

(1 Ja / [ Nein (bitte ankreuzen)

o Es besteht Interesse an einer Erlauterung der Gesamtergebnisse der Studie.
OJa / ONein (bitte ankreuzen)

C) Datenschutzrechtliche Einwilligungserklarung

Uber die Grundlagen zum Datenschutz sind wir aufgeklart worden und den Unterschied
zwischen Pseudonymisierung und Anonymisierung haben wir verstanden.

Wir willigen ein, dass die Projektleiterin bzw. ein befugter Mitarbeiter des Instituts fiir Klinische
Genetik Einblick in unsere Krankenunterlagen nimmt.

Wir willigen ein, dass Daten, die unser Kind (bzw. die von uns betreute Person) betreffen
(hierzu gehoren insbesondere auch Krankheitsdaten aus meinen Krankenunterlagen)
unter der Verantwortung des Instituts fur Klinische Genetik, Universitatsklinikum Carl
Gustav Carus an der TU Dresden in verschliisselter Form gespeichert und studienintern
in pseudonymisierter Form verwendet werden.

Des Weiteren willigen wir ein, dass die klinischen Daten in anonymisierter Form fir
Veroffentlichungen der Studienergebnisse verwendet werden. Uns ist bewusst, dass die
Veroffentlichung der Patientendaten ohne Nennung von Namen, Adressen, Geburtsdaten und
anderen persdnlichen Daten erfolgt.

Verwendung von wiedererkennbaren Fotoaufnahmen:

e Wir sind mit der Verwendung von Fotos unserer Tochter / unseres Sohns (bzw. der von
uns betreuten Person) im Rahmen von medizinischen / wissenschaftlichen Kongressen/
Seminarvortragen einverstanden.

[1Ja / I Nein / [ Wir bitten ggf. um Ricksprache. (bitte ankreuzen)
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o Wir sind mit der Verwendung von Fotos unserer Tochter / unseres Sohns (bzw. der von
uns betreuten Person) in einer medizinischen / wissenschaftlichen Fachzeitschrift
einschliellich deren Online-Ausgabe einverstanden (ohne Nennung von Namen, Adresse
oder &hnlicher personenbezogener Angaben).

[JJa / [0 Nein / [ Wir bitten ggf. um Rucksprache. (bitte ankreuzen)

Widerruf der Zustimmung zur Datenverwendung

Wir wissen, dass wir unsere Zustimmung zur Verwendung der Daten jederzeit und ohne
Angabe von Griinden gegenuber dem Institut fur Klinische Genetik, Universitatsklinikum Carl
Gustav Carus an der TU Dresden und der Projektleiterin PD Dr. med. Nataliya Di Donato
widerrufen kénnen und dass dies keinen Einfluss auf unsere etwaige weitere arztliche
Behandlung unseres Kindes (bzw. der von uns betreuten Person) hat.

Im Falle des Widerrufs sind wir damit einverstanden, dass die Daten zu Kontrollzwecken
weiterhin gespeichert bleiben. Wir haben jedoch das Recht, deren Léschung zu verlangen,
sofern gesetzliche Bestimmungen der Loschung nicht entgegenstehen.

D) Kontaktaufnahme zur Verlaufsdokumentation wéhrend der Studie:

Wir bevorzugen in folgenderweise kontaktiert werden (bitte zutreffendes ausfillen):
U Telefonnummer:

L) Email:
[ Schriftlich per Post, Anschrift:

L1 Videokonferenz (bitte Programm z.B. Skype, Webex usw. nennen):
(Terminvereinbarung: [ telefonisch, Clper Email, CIschriftlich per Post (bitte ankreuzen))

L1 Personlich in der Sprechstunde des Instituts fir Klinische Genetik:
(Terminvereinbarung: [ telefonisch, Clper Email, CIschriftlich per Post (bitte ankreuzen))
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Mutter

Vater

Anderer Sorgeberechtigter

Aufklarender Arzt

Ort, Datum
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