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Sehr geehrte:r Proband:in,
sehr geehrte Eltern und gesetzliche Vertreter:innen,
sehr geehrte Angehérige und Betreuer:innen,

bei lhnen, Threm Kind bzw. bevormundeten/betreuten Angehdrigen wurde eine Stammzell- oder Knochenmarkstransplantation
durchgefihrt oder ist eine Stammzell- oder Knochenmarkstransplantation geplant. Mit diesem Schreiben laden wir Sie ein, an der oben
genannten Studie teilzunehmen. Im Rahmen unseres Forschungsaufirages am Universitétsklinikum Leipzig interessieren wir uns als
Institut fir Humangenetik, neben der Patientenversorgung, fir die wissenschaftliche Beschreibung von RoutinemafBnahmen und deren
Auswirkungen.

Die genetischen Grundlagen vieler Erkrankungen sind bereits bekannt, bestimmte genetische Prédispositionen kénnen einen Einfluss
auf Therapie und Pravention haben. So steigt die Zahl der Erkrankungen, bei denen eine genetische Keimbahndiagnostik notwendig
ist stetig. Fir diese bendtigt man eine Probe der Person, die deren Erbgut (DNA) enthélt. Bei Patient:innen in der Humangenetik
untersuchen wir vorrangig DNA, welche aus Blut stammt, um genetisch bedingte Erkrankungen nachzuweisen (sogenannte
Keimbahnvarianten). Nach einer Stammzelltransplantation ist eine Untersuchung der DNA aus Blut jedoch nicht mehr aussagekréftig,
da es sich bei der spendenden Person in der Regel um eine andere Person mit anderen genetischen Eigenschaften handelt. Durch die
Stammzelltransplantation kann man lediglich die DNA der /des Spenderin /Spenders in Blut untersuchen. Das Vorliegen von zwei
genetischen Profilen in einer Person nennt man Chimérismus. Nicht nur die transplantierten Stammzellen und deren folgenden Blutzellen
tragen die genetische Information des Spenders, es ist bereits bekannt, dass auch in anderen Geweben ein DNA des Spenders
nachweisbar ist (bspw. in Négeln, Mundschleimhaut und im Gehirn). Aus diesem Grund steht Patient:innen nach
Stammzelltransplantation eine genetische Diagnostik aus Blut nicht mehr zur Verfigung. Alternative Méglichkeiten zur Diagnostik aus
Blut sind DNA Proben aus Mundschleimhaut, Hautbiopsien, Négeln oder Haarfollikel. Uber diese Gewebe kénnen zum akiuellen
Zeitpunkt noch keine verldsslichen Aussagen zur Hhe des Spender:innenanteils gegeben werden. Dies méchten wir mit der lhnen
vorliegenden Studie dndern.

Mit unserem Projekt ,Genetische Diagnostik nach Stammzelltransplantation” wollen wir statistisch signifikante Aussagen zum
Spenderanteil in DNA aus Mundschleimhautabstrichen, Négel und Haaren bei Patient:innen nach Stammzelltransplantation gewinnen
und die Eignung dieser Materialien fir genetische Diagnostik bewerten. Der Vorteil von Mundschleimhautproben, Nagelproben und
Augenbrauenhaaren ist, dass sie im Gegensatz zur Blutentnahme oder Hautbiopsie von Patient:innen selbst gesammelt werden. Auch
die Entnahmerisiken sind im Gegensatz zu invasiven Methoden wie einer Hautbiopsie vernachléassigbar. AuBerdem wollen wir durch
eine Eignungspriifung molekulargenetischer Methoden den Spenderanteil in den untersuchten Geweben in Zukunft genau bestimmen.

Vor der Einwilligung zur Teilnahme an der Studie ist insbesondere folgendes zu Bedenken:
Eine Teilnahme an unserer Studie und die damit verbundene Aufbewahrung der Probe erméglicht es den Proband:innen auch in

Informationen zu erhobenen Daten
Im Rahmen des Projektes werden insbesondere personenbezogene Daten erhoben. Eine Auflistung dieser findet sich unten. Die
erhobenen Daten werden im Rahmen des Projektes fir die oben genannten Zwecke pseudonymisiert verarbeitet. Aus lhnen werden
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Erkenntnisse zum Anteil der Spender DNA gewonnen, diese werden in Zusammenschau mit anderen Faktoren (Zeit nach
Transplantation, Alter bei Transplantation, Anamnese, Medikamenteneinnahme) beurteilt. Eine Einsicht in die erhobenen Daten ist
méglich, die Aufbewahrung der Daten erfolgt Gber einen unbestimmten Zeitraum um eine Reproduzierbarkeit der Ergebnisse zu
erméglichen. Eine Vernichtung, insbesondere genetischer Daten ist nach Antrag méglich. Eine Ubermittlung der erhobenen Daten an
Dritte, nicht in die Studie einbezogene Personen findet nicht statt.

Erhobene genetische Daten

Die fir das Forschungsprojekt erhobenen genetischen Daten sind sogenannte Polymorphismen, also genetische Varianten die in
unterschiedlichen Ausprdgungen sehr hdaufig in der Durchschnittsbevélkerung  vorkommen. Diese haben selbst keine
Krankheitsrelevanz. Aus lhnen kénnen laut heutigem Stand der Wissenschaft keine Aussagen iiber eventuelle Erkrankungen im Verlaufe
des Lebens, Eigenschaften der Untersuchten Personen oder andere Proband:innen bezogene Informationen entnommen werden, mit
Ausnahme des Geschlechts. Die fir die Diagnostik gewonnene DNA wird nicht fir andere Projekte verwendet, es sei denn es erfolgt
die erneute Zustimmung der Proband:innen oder stellvertretenden Personen. Ebenso erfolgt in der Regel keine weitere Diagnostik aus
der gewonnenen DNA, es sei denn es liegt eine Zustimmung zur genetischen Diagnostik vor. Eine Aufbewahrung der DNA ist sinnvoll,
da sie eine Reproduzierbarkeit der Studienergebnisse zuldsst.

Andere als genetische Daten

Zum besseren Versténdnis des Chimérismus nach Keimzellmosaik werden zusdtzliche Daten erhoben. Dies betrifft insbesondere die
Art, Verlauf und zeitliche Informationen zur Stammzelltransplantation. Weiterhin werden Daten zu Alter bei Erkrankung und bei
Probenentnahme der/des Proband:in erhoben. Die medikamentdse Therapie und andere Einflussfaktoren der Hématopoese werden
erfasst und anonymisiert ausgewertet.

Art der erhobenen Daten

Folgende personenbezogene Daten werden im Sinne des Datenschutzgesetzes erhoben: Geburtsdatum, Alter bei Erkrankung,
Transplantation und Probenentnahme, Geschlecht, Medikation, Anamnese (Krankengeschichte), genetfische Daten im Bereich der
Untersuchten Polymorphismen (variable Regionen im Erbgut) sollte eine genetische Diagnostik im Anschluss an das Forschungsprojekt
durchgefiihrt werden kommen die dafiir bendtigten personenbezogenen Daten hinzu.

Einhaltung der Datenschutzbestimmungen

GemdB Art. 7 Abs. 3 DSGVO kénnen Sie lhre einmal erteilte Einwilligung jederzeit gegeniber uns zu widerrufen. Dies hat zur Folge,
dass diese nicht mehr fir unser Projekt und damit verbundene Erkenntnisse genutzt werden kénnen. Gemaf3 Art. 15 DSGVO kénnen
Sie Auskunft Gber lhre von uns verarbeiteten personenbezogenen Daten verlangen. Insbesondere kénnen Sie Auskunft Gber die
Verarbeitungszwecke, die Kategorie der personenbezogenen Daten, die geplante Speicherdauer, das Bestehen, eines Rechts auf
Berichtigung, Léschung, Einschrankung der Verarbeitung oder Widerspruch, das Bestehen eines Beschwerderechts und die Herkunft
ihrer Daten, sofern diese nicht bei uns erhoben wurden, verlangen. AuBerdem kénnen Sie gemaB Art. 16 DSGVO unverziiglich die
Berichtigung unrichtiger oder Vervollstandigung lhrer bei uns gespeicherten personenbezogenen Daten zu verlangen und gemaf3 Art.
17 DSGVO die Léschung Ihrer bei uns gespeicherten personenbezogenen Daten verlangen.

Kontaktdaten der zustandigen Datenschutzbeauftragten
Dr. rer. nat. Julia Herrmann

Research & Development
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Die geplanten Untersuchungen und Analysen

Fir die notwendigen Analysen werden durch Sie als Proband:in selbst, oder Sie als Eltern bei lhren Kindern Mundschleimhautabstriche
vorgenommen, Nagel beim Kirzen der Négel gesammelt und Augenbrauenhaare gezupft. Idealerweise kann aus den zusténdigen
Institutionen (Rechtsmedizin, Pathologie, HLA-Bank etc.) Blut oder eine DNA Probe au der Zeit vor der Transplantation . Eine Entnahme
von Blut ist nur in seltenen Féllen notwendig, wenn bspw. keine Spender-DNA zur Verfigung steht. Aus den entnommenen Proben
wird DNA gewonnen, welche dann mittels moderner molekulargenetischer Untersuchungsmethoden (next-generation-sequencing und
Mikrosatelitenmarkern) auf die Héhe des Spender:innenanteils untersucht wird.

Die Wahrscheinlichkeit gesundheitlicher Schéden bei der Entnahme der verschiedenen Materialien ist GuBerst gering. Insbesondere
bleibende gesundheitliche Beeintréchtigungen sind in der Regel nicht zu erwarten. Bei einer vendsen Blutentnahme besteht muss der
Vollstéindigkeithalber eine Infektions- oder Verletzungsgefahr genannt werden. Bei immunsupprimierten Proband:innen ist dennoch ein
erhohtes Infektionsrisiko, bekannt. Weiterhin kann es zu Kreislaufproblemen vor, wéhrend und nach der Entnahme kommen. In einigen
Féllen entwickelt sich an der Entnahmestelle ein Hdmatom, welches sich in der Regel nach kurzer Zeit zuriickbildet ohne Schaden zu
hinterlassen. Zur Untersuchung der Néagel bendtigen wir alle geschnittenen Négel einer Hand. Beim Schneidender Négel kann es in
seltenen Féllen zu Verletzungen und Infektionen der Haut oder des Nagelbereiches kommen, eine Verletzung oder Infektion
tieferliegender Strukturen wie Muskeln, Nerven oder anderen wichtigen Strukturen ist in der Regel nicht zu erwarten, dennoch nicht
ganzlich auszuschlieBen. Die Entnahme von Haarfollikeln ist ein komplikationsarmes Verfahren, bei dem es zu einer vorrilbergehenden
Schwellung, Rétung, Blutung und Taubheit im Entnahmebereich kommen kann. Entzindungen der Haut oder anderer umliegender
Strukturen sind sehr selten. Noch seltener ist eine Sepsis nach Augenbrauenentnahme. Fir unser Projekt benétigen wir finfzehn
Augenbrauvenhaare mit Wurzel.

Wir freuen uns Gber lhre Teilnahme und stehen gern fir Fragen zur Verfigung.
lhr Institut fir Humangenetik sowie das Universitdre Zentrum fir Seltene Erkrankungen Leipzig



