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fiir das steroidresistente nephrotische Syndrom

Elterninformation

Liebe Eltern,

Ihr Kind leidet unter einem steroidresistenten nephrotischen. Wie Sie sicher wissen, ist bei
dieser Erkrankung die Filterfunktion der Niere beeintrachtigt, so dass grosse Mengen an
Eiweiss mit dem Urin verloren gehen konnen. Klinische Folgen kdnnen
Wassereinlagerungen im Gewebe (Odeme), Stérungen des Fettstoffwechsels, ein erhdhtes
Thromboserisiko, eine geschwachte Immunabwehr, hormonelle Stérungen und langfristig
eine Einschrankung der Nierenfunktion sein.

In den meisten Fallen wird das nephrotische Syndrom durch eine voribergehende
Fehlregulation des Immunsystems ausgelost. Therapeutisch sprechen die meisten Kinder
rasch auf die Gabe von sogenannten Corticosteroiden an; das sind Medikamente, die das
Immunsystem kurzfristig unterdricken. Diese Kinder werden rasch symptomfrei und
behalten zeitlebens eine normale Nierenfunktion. Etwa eines von acht an nephrotischem
Syndrom erkrankten Kindern zeigt jedoch keine Besserung der Symptome und bleibt
,steroidresistent®. In diesen Fallen kann haufig durch eine intensivere Unterdriickung des
Immunsystems mit weiteren Medikamenten eine Normalisierung oder zumindest Besserung
des Eiweissverlustes und eine Stabilisierung der Nierenfunktion erzielt werden. In den
meisten Fallen ist der Grund fiir die Steroidresistenz der Erkrankung noch unklar. Bei einigen
Kindern und Familien konnten in den letzten Jahren genetische Veranderungen (Mutationen
im Erbgut) identifiziert werden, die die Erkrankung des steroidresistenten nephrotischen
Syndroms verursachen bzw. begilinstigen kénnen. Bei genetischen Formen der Erkrankung
helfen Medikamente, die das Immunsystem beeinflussen, in der Regel nicht.

Das steroidreistente nephrotische Syndrom ist eine sehr seltene Erkrankung, ungefahr 3-4
von 100000 Kindern sind betroffen. Daher ist unser Wissen Uber die auslésenden Ursachen
und die Wirksamkeit der medikamentdésen Behandlungsmoglichkeiten noch beschrankt.
Gemeinsam mit zahlreichen anderen europaischen Nierenzentren méchten wir deshalb den
Krankheitsverlauf, den Verlauf der Nierenfunktion und die angewendeten Therapiestrategien
bei moglichst vielen Kindern mit steroidresistentem nephrotischen Syndrom verfolgen.
Dadurch mochten wir Risikofaktoren fir einen ungulnstigen Verlauf erfassen und die
Wirksamkeit verschiedener Behandlungsverfahren vergleichen. Mit diesen Untersuchungen
mochten wir zu einer optimierten Behandlung der Erkrankung, einer verbesserten
Lebensqualitdt und einer langfristigen Erhaltung der Nierenfunktion bei lhrem Kind und
zukunftig betroffenen Kindern beitragen. Zudem mdchten wir, soweit noch nicht geschehen,
Untersuchungen zu genetischen Risiken fur die Erkrankung durchfuhren. Die Ergebnisse
dieser genetischen Untersuchungen koénnen fir den weiteren Krankheitsverlauf und die
Behandlung lhres Kindes relevant sein.



Was wird untersucht?

Die Teilnahme am PodoNet-Projekt ist freiwillig. Nimmt |hr Kind am PodoNet-Projekt teil,
wird anlasslich eines regularen ambulanten Termins in Ihrem betreuenden Nierenzentrum
zunéchst die ausfuhrliche medizinische Vorgeschichte erfasst. Dazu gehdren Informationen
Uber die Krankheitsmanifestation, den bisherigen Krankheitsverlauf, die medikamentése
Behandlung und Uber familidre Nierenerkrankungen. Diese Informationen werden
gemeinsam mit einigen im Rahmen des ambulanten Besuchs bestimmten Laborparametern
(Nierenfunktion, Eiweissgehalt im Blut, Eiweissausscheidung im Urin u.a.) in
pseudonymisierter Form in eine Datenbank (Register) eingetragen.

Die Studie soll drei Jahre dauern. Alle 12 Monate wird im Rahmen des regularen ambulanten
Termins jeweils eine Blut- (5 ml) und Urinprobe (20 ml) bendétigt. Einmalig werden 5-10 ml
Blut zur Bestimmung eines genetischen Risikoprofils abgenommen. Sofern noch nicht
geschehen, wird nach bekannten genetischen Stérungen (Mutationen) gesucht werden, die
ein steroidresistentes nephrotisches Syndrom auslésen kénnen. Daneben ist geplant, im
gesamten Erbgut haufigere genetische Varianten zu untersuchen, die moglicherweise
Risikofaktoren flir das steroidresistente nephrotische Syndrom sein koénnen. Falls wir
krankheitsauslésende und klinisch relevante Mutationen finden, werden wir Sie Uber lhren
behandelnden Arzt informieren. In diesem Falle wirden wir gerne auch von lhnen als Eltern
eine Blutprobe untersuchen. So kénnten wir differenzieren, ob die genetischen
Veranderungen bei lhrem Kind neu entstanden sind oder ob die Veranderungen vererbt
wurden.

Die Blut- und Urinproben werden ausschliesslich fiir Untersuchungen im Rahmen des
PodoNet-Projektes verwendet und zentral in Heidelberg aufbewahrt.

Wie wird der Datenschutz gewahrleistet?

Alle im Rahmen der Studie erhobenen Daten werden pseudonymisiert (d.h. ohne
Namensnennung ausschlieBlich mit Nummern und gegebenenfalls mit Geburtsdatum
kodiert) in eine Internet-Datenbank eingegeben und gespeichert. Somit ist
ausschlieBlich der behandelnde Arzt in lhrem Zentrum in der Lage, die Daten seinen
Patienten zuzuordnen. Die Datenbank generiert im Zufallsprinzip einen nur fiir diese
Studie bestimmten Patienten-Code, der auf den Blut-, DNA- und Urinproben
angegeben werden soll. Keines der an der genetischen Analyse beteiligten Labore
kann die Herkunft der Proben zuriickverfolgen.

Die Vorschriften iiber die arztliche Schweigepflicht und die Bestimmungen des
Bundesdatenschutzgesetzes (BDSG) werden eingehalten.

Sie kdonnen jederzeit und ohne Angabe von Griinden die Zustimmung zur Teilnahme
an dieser Studie widerrufen, ohne dass sich dies nachteilig auf die weitere
medizinische Betreuung ihres Kindes auswirkt. Auf Wunsch werden dann alle fir die
Studie gespeicherten Daten und Proben geloscht bzw. vernichtet, soweit nicht
gesetzliche, satzungsmafige oder vertragliche Aufbewahrungsfristen
entgegenstehen.

Uber die Teilnahme lhres Kindes wiirden wir uns freuen!

Prof. Dr.med. Dr.h.c. Franz Schaefer Dr. med. Agnes Trautmann
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Einwilligungserklarung

Ich bin damit einverstanden, dass ich / mein Kind ,
geboren am , an der genannten Studie teilnehme/teilnimmt.

Ich wurde Uber Ziele und Inhalte des klinischen Registers und der Studie zur Erforschung
genetischer Risiken fur das steroidresistente nephrotische Syndroms (SRNS) informiert. Das
Informationsschreiben habe ich erhalten und gelesen. Ausserdem wurden meine Fragen im
persoénlichen Gesprach mit Dr. beantwortet.

Ich stimme der Teilnahme am klinischen Register und an der Studie zu. Ich weil3, dass ich
diese Zustimmung jederzeit, ohne Angabe von Grinden und ohne Nachteile fur die weitere
medizinische Versorgung widerrufen kann.

Ich erklare mich mit der Untersuchung auf genetische Veranderungen, die das
steroidresistente  nephrotische Syndrom verursachen oder beglnstigen kdnnen,
einverstanden. Uber mdgliche Konsequenzen, die sich aus dem Befund ergeben kénnen,
wurde ich informiert.

Ich wurde dartber aufgeklart und stimme zu, dass die im Rahmen dieser Studie erhobenen
Daten und Proben in pseudonymisierter Form gespeichert werden. Dritte erhalten keinen
Einblick in personenbezogene Originalunterlagen. Ausserdem willige ich ein, dass die Daten
und das Untersuchungsmaterial in pseudonymisierter Form flr aktuelle und kinftige
wissenschaftliche Studien zur Erforschung des nephrotischen Syndroms genutzt und
gegebenenfalls auch weitergegeben werden kdénnen.

[0 Sollte ich die Zustimmung zur Teilnahme in der Studie widerrufen, wiinsche ich die
Léschung aller Daten (falls ja, bitte ankreuzen).

[0 Sollten bei meinem Kind genetische Veranderungen (Mutationen) gefunden werden, bin
ich damit einverstanden, dass zur weiteren Differenzierung dieser Mutationen auch von
mir Blut gezielt auf die bei meinem Kind nachgewiesenen Veranderungen untersucht
wird (falls ja, bitte ankreuzen).

Ort, Datum Name und Unterschrift des Arztes



