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- Zuweisende Stelle (bitte Stempel, alternativ Druckschrift)

[ B
Name/Klinik:
Abteilung:
Ort:
| || Telefon:
— Angaben zur Patient*in (bitte Etikett, alternativ Druckschrift) .
Kostentrager:
Nachname: [ Zuweisende Stelle [ Patient*in / Sonstiges (Kosteniibernahmeerkldrung)
Vorname: . o
- Zuweisende Arzt*in
Biologisches Geschlecht: [JW [JM  SVNR/Geburtsdatum: / Name:
Studie: Studiennr.: Telefon:
EUPID: E-Mail:
- Material - Klinische Angaben
] PB-EDTA(E) Abnahmedatum: ~ Aktuell
[0 PB-Heparin (H) Gewicht kg Perzentile
GroRe a Perzentile
- Gewiinschte Untersuchung(en) (siehe auch Abklarungsalgorithmus auf Seite 2) - || Kopfumfang cm Perzentile
- Proportionierter Kleinwuchs
Basisanalytik — Schwangerschaft
O spontan Infektionen / Medikamente: [ keine
I Chromosomenanalyse (H)
OO SHOX(E) O IVF
[0 SNP-Array (bei zusatzlich vorliegender Mikrozephalie / EWR / Dysmorphien) (E) _ Geburt
mit Mikrozephalie SSW perinatale Auffdlligkeiten: [ keine
L1 NGS-Panel-Analyse (DHCR7, HDACS, NIPBL, RAD21, RECQL3, SMC1A, SMC3, FANCA & weitere FA-Gene: APGAR
BRCA2, BRIP1, FANCB, FANCC, FANCD2, FANCE, FANCE, FANCG, FANCI) (E) . . )
Gewicht g  Geburtskomplikationen: [ keine
mit Normozephalie oder (rel.) Makrozephalie Linge a
[0 Silver-Russel-Syndrom (E) Kopfumfang -
[0 Prader-Willi-Syndrom (E)
L1 Noonan-Syndrom-Panel (BRAF, (BL, HRAS, KRAS, LZTR1, MAP2KT, MAP2K2, MAPKT, MRAS, NF1, — Entwicklung
NRAS, PPP1CB, PTPN11, RAF1, RIT1, RRAS2, SHOCZ, S0S1, 5052, SPREDT) (E) . . N
[ erweiterte Panel-Analyse inkl. Noonan-Syndrom (ACaN, ccocs, culL7, IG2, 0BSL1, SHOX, allgemeine Entwicklung: [ unauffallig
SRCAP & Noonan-Syndrom-Panel) (E) globale EWR: [ mild [J moderat [ schwerwiegend

mit Hinweis Storung der GH/IGF-1-Achse

IGF-1 erhdht (6F1R) (E)

IGF-1 erniedrigt (GHR, GF1, IGFALS) (E)

GH isoliert erniedrigt (GH7, GHRHR, GHSR, IFT172, PITX2, RNPC3, SOX3) (E)

MPHD ohne PSIS/EPP (ARNT2, BMP4, EIF253, FGFR1, GLI3, IGSF1, KCNQT, LHX3, MAGEL2, PNPLAG,
POUTFT, PROP1, RAX, SOX2, TcF7L1) (E)

MPHD mit PSIS/EPP (cDON, FOXA2, GLI2, GPR161, HESX], LHX4, OTX2, PROKR2, ROBOT, SOX3, TGIF1,
IFT56, WDRT1) (E)

MPHD mit Augenanomalien (CHD7, HESX1, OTX2, PAX6, RAX, SOX2, TcF7L1, T1C26) (E)
MPHD mit HPE/SOD (FGF8, 6LI2, HESXT, TBC1032, TcF7L1) (E)

o0 O oooag

- Dysproportionierter Kleinwuchs

I unspezifische Panelanalyse (ACAN, CANT1, COL2AT, COL9AT, COLIA2, COL9A3, COMP FGFR3, IHH,
MATN3, NPR, SHOX, SLC26A2) (E)

[0 konkrete Verdachtsdiagnose / Gen (E)
[ SNP-Array (bei EWR / Dysmorphien) (E)

Bendtigtes Material: H= 5 ml Heparin Blut | E = 2 m| EDTA Blut

sprachliche Entwicklung: [ verzogert [ keine expressive Sprache

motorische Entwicklung:  Freies Sitzen: Monate
Freies Krabbeln: Monate
Freies Gehen: Monate
- Auffélligkeiten
Dysmorphien Cnein [[ja
Schddel-MRT [ unauffallig
Herz-Ultraschall [ unauffdllig
sonst. Bildgebung [ unauffillig
Familienanamnese [ unauffallig

Konsanguinitdt zwischen den Eltern [ nein [ ja,

bisherige genet. Diagnostik
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Kleinwuchs / Wachstumsstorung

Messungen: GréRe/Lange (cm und SDS), Sitzhohe, Gewicht, Kopfumfang (cm und SDS), GroéRe Eltern (fiir genet. Ziellange)
GroRe < -2,5 SDS + delta Ziellange > -1,6 - 2,0 SDS
> 4 Jahre: Abfall GroRe > -1 SDS*
Zusatzliche klinische Angaben: z.B. Entwicklungsretardierung (motorisch / sprachlich / generell), Dysmorphien, Fehlbildungen, Mikrozephalie — Syndromaler Kleinwuchs

y

proportioniert s
endokrine Durchuntersuchung: Rbnf:;ye:'glr;gz?ﬂlov:l‘i:begéule
TSH, -+-TGA, IGF-1, IGFBP3, FSH (Madchen) : o &L
mit IUGR/SGA, kein Aufholwachstum, keine ursachliche| ohne IUGR/SGA
Hinweis auf Storung GH/IGF-1 Achse Pathologie in der Schwangerschaft (Plazenta...) konkretes
Messungen: Sitzhéhen-Beinléngenverhéltnis (SH/LL-Ratio) ACAN Syndrom
SHOX
l unspezifisches
evtl. GH Stim-Test y Chromosomernr Skelettdysplasiepanel
IGF-11 l Normozephalie/ . . analyse SHOX
>+2,0 SDS IGF-14 Schédel-MRT (rel.) Makrozephalie Mikrozephalie : Al
EWR, D hi

/ \ ysmorphien Al,zzz
4 y ACAN

<-3,0 SDS <-1,5 bis -2,0 isoliert (IGHD) " COmP
evtl. wdh** SDS +/- PSIS kombiniert (MPHD) C%q&&i
GH Stim- evtl. | COL9A2
Testnormal | | wiederholung** GRRAR SNP-Array COL9A3

oder hoch GHSR - Y Array-CGH DTDST (SLC26A2)
FTH72 kein PSIS | | psIs Augenano- Septo-optische CANT1
IGF1 PITX? oder EPP oder malien Dysplasie, COL2A1
I%’Z‘,’;s RNPC3 EPP Holoprosence-
SOX3 phalie

Abklarungsalgorithmus erstellt in Zusammenarbeit mit Univ. Prof. Dr. Gabriele Hartmann,
Universitatsklinik fiir Kinder- und Jugendheilkunde der Medizinischen Universitdt Wien, Expertisezentrum fiir seltene Wachstumsstorungen, Vienna Bone and Growth Center

*:gemafB Emfehlung Grote et al 2008, ** : je nach Wachstumsgeschwindigkeit
SDS = Straetemans’ standard-deviation score; IUGR = intrauterine growth retardation; SGA = small for gestational age; GH = growh hormone; IGF-1 = insuline like growth factor 1; PSIS = pituitary stalk interruption syndrome; EPP = ectopic posterior pituitary
Literatur: Grote et al., Arch. Dis. Child., 2008; Grimberg et al., Horm. Res. Paediatr., 2016; Hage et al., Nat. Rev. Endocrinol., 2021; Mintz et al., Genet. Med., 2021; Hokken-Koelega et al., Endocr. Rev., 2023; Legare et al., Front. Pediatr,, 2023
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B oS EINVERSTANDNISERKLARUNG
zur Durchfiihrung einer genetischen Analyse

o 2 , geborenam ......iiiiiiiiiiiieaa., , bestatige, dass ich liber Wesen,
(Vor- und Nachname in Blockbuchstaben) (Tag/Monat/Jahr)

Tragweite und Aussagekraft der geplanten genetischen Analyse aufgeklart worden bin.
Ich bin damit einverstanden, dass an einer enthommenen Probe von mir bzw. meiner Tochter/meinem Sohn bzw. der

von mir gesetzlich vertretenen Person .....ovuiiii i iiii ittt iie i iieiie e ieieeiaenans ,geborenam ......iiiiiiiiiiiieen, s
(Vor- und Nachname in Blockbuchstaben) (Tag/Monat/Jahr)

eine genetische Analyse hinsichtlich des Verdachts/der Abklarung auf:

e e ettt et e et e e e e e e e e e e e e s et e aa et e e eae et eaeee e durchgefihrt wird.
(Diagnose/Gen/Art der Analyse)

Der Befund ergeht schriftlich an den zuweisenden Arzt, dieser teilt mir auch das Befundergebnis mit. Mir ist bekannt, dass ich
diese Einverstandniserklarung oder Teile davon jederzeit schriftlich widerrufen kann bzw. auf eine Ergebnismitteilung verzichten
kann. Die Analyse erfolgt in der Regel an oben genanntem Institut. Sofern es aus technischen oder medizinischen Uberlegungen
oder in meinem Interesse notwendig bzw. zweckmaRig ist, kann die Analyse auch an einem anderen diagnostischen Labor im In-
oder Ausland erfolgen.

Im Rahmen von zahlreichen genetischen Analysen konnen genetische Varianten festgestellt werden, die nicht mit der
eigentlichen Fragestellung in Zusammenhang stehen, die aber fiir die Gesundheit der untersuchten Person bedeutsam sind bzw.
sein konnen. Solche Zufallsbefunde konnen z. B. auf ein erhohtes Risiko fiir Krebserkrankungen, schwere Herz- oder
GefaBerkrankungen oder behandelbare Stoffwechselstorungen hinweisen. Solche zufallig erhobenen Befunde werden unter
Bertiicksichtigung nationaler und internationaler Empfehlungen mitgeteilt, wenn sie nach gegenwartigem Kenntnisstand fir
Vorsorge oder Therapie von Bedeutung sind und Sie der Mitteilung nicht widersprechen. Es besteht kein Anspruch auf eine
gezielte zusatzliche Untersuchung weiterer Gene, die eine Bedeutung fir die Gesundheit haben konnten (Zusatzbefunde).
Bei minderjahrigen (nicht-einwilligungsfahigen) Personen werden Zufallsbefunde, die bereits im Kindesalter fur die medizinische
Begleitung bedeutsam sind, auch bei elterlichem Widerspruch mitgeteilt.

Falls Sie mit der Mitteilung von Zufallsbefunden nicht einverstanden sind, kreuzen Sie bitte das nachfolgende Kastchen an:

O Ich widerspreche dem Erhalt von Zufallsbefunden
O Ich erlaube die Befundiibermittlung zusatzlich an folgenden Arzt:

(Name, Fachgebiet und Adresse)

O Ich widerspreche der Dokumentation der Resultate meiner genetischen Analyse in Arztbriefen und
Krankengeschichten.*

O Ich widerspreche der Dokumentation der Resultate meiner genetischen Analyse in der osterreichischen
elektronischen Gesundheitsakte ELGA.*

O Ich bin nicht damit einverstanden, dass Uiberschissiges Restmaterial in pseudonymisierter Form fir
Qualitatskontrollen oder Forschungszwecke verwendet wird.

*nur bei Analysen vom Typ 2 und 3 nach GTG; Analysen vom Typ 1 duirfen immer, Analysen vom Typ 4 nie dokumentiert werden.

(Ort, Datum) (Name und Unterschrift des Patienten bzw. des gesetzlichen Vertreters)
. ( Ort . Datum .) .................................. (Nam e und Unter schnf tdes aufklaren den . Facharztes) .................................................
. ( Ort, Datum ) ........................................ (Nam e und Unter SChI‘lf t . des Dolmetschers) .......................................................

Das Gentechnikgesetz schreibt im §69 vor, dass genetische Analysen des Typs 2-4 sowie im Rahmen einer pranatalen Untersuchung nur nach
Vorliegen einer schriftlichen Bestatigung der zu untersuchenden Person/des Erziehungsberechtigten/der gesetzlich vertretenden Person
durchgefuhrt werden durfen, dass sie zuvor durch einen in Humangenetik/medizinischer Genetik ausgebildeten Facharzt oder einen fiir das
Indikationsgebiet zustandigen Facharzt Uber deren Wesen, Tragweite und Aussagekraft aufgeklart worden ist und aufgrund eines auf diesem
Wissen beruhenden freien Einverstandnisses der genetischen Analyse zugestimmt hat. Bei Pranataluntersuchungen mussen Aufklarung und
Zustimmung der Schwangeren auch die Risiken des vorgesehenen Eingriffs umfassen.

Aus Griinden der besseren Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung mdnnlicher und weiblicher Sprachformen verzichtet. Sdmtliche
Personenbezeichnungen gelten fiir beiderlei Geschlecht.
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