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Stellungnahme
der Deutschen Gesellschaft fiir Humangenetik

1. Einleitung: Arbeitsgebiet der Humangenetik und die Funktion der Deut-
schen Gesellschaft fur Humangenetik

Gegenstand der Humangenetik ist die Variabilitdt im menschlichen Genom und
ihre Bedeutung fir Gesundheit und Krankheit. Genetische Methoden spielen bei
der Erforschung der Ursachen vieler Krankheiten heute eine herausragende
Rolle. Bei den monogenen (Mendelnd erblichen) Krankheiten haben diese Me-
thoden fiir die medizinische Diagnostik eine hohe Bedeutung. Sowohl in der
Forschung als auch in der Diagnostik ist das Gebiet aufRerordentlich differen-
ziert, und es wird durch die Entdeckung neuer Mutationstypen (CNVs, copy
number variants) und komplexer Wechselwirkungen zwischen einzelnen Geno-
typen (sog. Epistase) immer komplizierter. Aus historischen und didaktischen
Grinden stehen die monogenen Merkmale und Krankheiten haufig im Vorder-
grund. Die allermeisten von ihnen sind in der Bevélkerung selten oder sogar
sehr selten. Wenn es um Regelungen des Umgangs mit der genetischen Diagnos-
tik und Forschung geht, darf man keinesfalls nur von den klassischen monoge-
nen Krankheiten ausgehen. Vielmehr muss die Gesamtheit der Auswirkungen
der genetischen Variabilitdt und den gesamten Kontext der Medizin in den Blick
genommen werden.

Die Untersuchung der Erbsubstanz (DNA) eines Menschen unterscheidet sich
insofern von den meisten anderen Laboruntersuchungen, als ein einmalig erho-
bener Befund im Unterschied zu vielen biochemischen Untersuchungsverfahren
in der Regel definitiv ist. Der Nachweis einer genetischen Besonderheit (Mutati-
on) kann daher eine weit reichende Bedeutung flr ihren Trager haben. Dies gilt
fur solche Mutationen, die mit hoher Wahrscheinlichkeit, im Extremfall sogar in
100% zu einer Funktionsstérung fihren und sich damit auch phanotypisch nie-
derschlagen (monogen erbliche Krankheiten).

Dem stehen die sog. multifaktoriellen Krankheiten bzw. die Krankheitsdispositi-
onen gegenuber. An deren genetischer Aufklarung wird heute mit Hochdruck
gearbeitet. Es ist aber bereits erkennbar, dass die einzelnen Krankheiten (Pha-
notypen) dieser Gruppe oft auf einer Summation vieler kleiner Geneffekte be-
ruhen, die bei einem Menschen zusammen gekommen sind und die gemeinsam
mit Umweltfaktoren zur Manifestation beitragen.

Die Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik begrii3t grundsatzlich eine gesetz-
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liche Regelung fur die genetische Diagnostik, weil durch unqualifiziertes oder
unuberlegtes Vorgehen Menschen Schaden zugefiigt werden kann. Die Universi-
tatsinstitute fir Humangenetik sind fir die studentische Ausbildung sowie maR
geblich die Weiterbildung zum Facharzt fir Humangenetik sowie zum Fachhu-
mangenetiker (GfH) verantwortlich. Die Deutsche Gesellschaft fur Humangene-
tik wirkt seit vielen Jahren durch Stellungnahmen und Empfehlungen, die alle
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Aspekte von genetischer Diagnostik, Beratung und Forschung betreffen, darauf
hin, dass die Moglichkeiten der Genetik mit Umsicht und Augenmald genutzt
werden. Die Prinzipien des Umgangs mit der genetischen Diagnostik und For-
schung sind 2007 in dem ,,Positionspapier der Deutschen Gesellschaft fiir Hu-
mangenetik* zusammengefasst worden
(http://www.medgenetik.de/sonderdruck/2007 gfh positionspapier.pdf).

2. Allgemeine Anmerkungen

Der vorliegende Gesetzesentwurf ist auRerordentlich detailliert. Die praktische
Umsetzung in der genetischen Diagnostik ware mit erheblichen Schwierigkeiten
verbunden bzw. z. T. gar nicht moglich und auch die Krankheitsforschung, die
in weiten Bereichen ohne die Genetik nicht auskommt, ware empfindlich er-
schwert. Nach Auffassung der Deutschen Gesellschaft fur Humangenetik ist der
Gesetzentwurf in der vorliegenden Form aus vielerlei Grinden unpraktikabel,
schéadlich fir die Belange von Patienten und den Wissenschaftsstandort
Deutschland. Der Gesetzentwurf ist dringend tiberarbeitungsbedurftig.

3. Definition der genetischen Untersuchung (83)

Der Entwurf definiert die genetische Untersuchung methodisch, d. h. moleku-
largenetisch, biochemisch -genetisch, zytogenetisch bis hin zu einer rein phano-
typischen Definition. Diese umfassende Definition fihrt zu im Gesetzeskontext
unauflésbaren Widerspriichen, denn jeder genetischen Untersuchung soll eine
Beratung vorausgehen. Wenn ein Arzt z. B. durch ,,Blickdiagnose* ein genetisch
verursachtes Syndrom abgegrenzt hat, dann hatte dem eigentlich eine Beratung
vorausgehen miissen. Ahnlich ist die Situation, wenn durch ein bildgebendes
Verfahren (Rontgen, Ultraschall, Computertomographie, Magnetresonanztomo-
graphie) eine erblich bedingte Krankheit diagnostiziert wird, sei es durch ge-
zielte Untersuchung oder als unbeabsichtigter Nebenbefund. Sogar der Fihrer-
scheinbewerber, der sich einer Uberpriifung seiner Fahigkeiten zum Farbense-
hen unterzieht, misste zuvor genetisch beraten werden. Diese Beispiele zeigen,
dass die Gesetzesdefinition der genetischen Untersuchung in dieser Form un-
praktikabel ist.

Eine Methoden-basierte Definition genetischer Untersuchungen wird den Zielen
des Gesetzes nicht gerecht. Hierfiir weitere Beispiele.

- In der Pathologie werden zur Krankheitsdiagnostik in groem Umfang
feingewebliche Untersuchungen mit differenzierten, auch molekularpa-
thologischen Methoden durchgefuhrt. Dabei kann eventuell ,,nebenbei*
eine genetische Diagnose gestellt werden, z. B. Himochromatose oder
alphal-Antitrypsinmangel bei einer Leberkrankheit, starker Verdacht
auf ein erbliches Tumorsyndrom bei Untersuchung eines Kolonkarzi-
noms.

- Kinderéarzte sind oft mit Kindern mit einer psychomotorischen Retardie-
rung konfrontiert, die mit Stérungen anderer Organe einhergehen kann.
Fur die Behandlung dieser Kinder ist eine moglichst prazise Diagnose er-
forderlich. Dafur muss ein ganzes Spektrum an Methoden herangezogen
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werden, u. a. auch genetische. Es ist nicht sinnvoll, einen Teil des dia-
gnostischen Spektrums einer besonderen Regelung zu unterziehen.

Die methodische Definition des Gesetzentwurfs verstrickt sich in weitere Wider-
spriiche, wenn man an epigenetische Modifikationen der DNA denkt, die einer-
seits Uber die Keimbahn vererbt, anderseits aber auch erworben sein kénnen.
Die gegenwartige Forschung mit den oben erwéhnten CNVs hat Deletionen im
Genom aufgedeckt, die in einzelnen Geweben eines Menschen unterschiedlich
ausgepragt sein kénnen. Es kann dann im Einzelfall unklar sein, ob es sich bei
einer Untersuchung um eine genetische Untersuchung auf Keimbahnmutationen
oder auf somatische Mutationen handelt. Letztere werden durch den Gesetz-
entwurf verniinftigerweise nicht erfasst. Diesen Zusammenhéangen wird die De-
finition im Gesetzentwurf nicht gerecht.

4. Arztvorbehalt (§ 9)

Es ist zu begriRRen, dass der Gesetzentwurf einen sog. Arztvorbehalt vorsieht.
Bisher gibt es keine fachlichen Vorgaben des Gesetzgebers fiir denjenigen, der
genetische Untersuchungen durchfiihrt. Seit Gber 10 Jahren hat die Bundeséarz-
tekammer durch Festlegung der Weiterbildung zum Facharzt fur Humangenetik
und durch Anerkennung der entsprechenden Facharztbezeichnung die entschei-
denden Voraussetzungen fir die Integrierung der Disziplin in die Medizin ge-
schaffen. Es fehlt aber die gesetzliche Festlegung dafiir, dass die Untersuchung
auf genetische Krankheiten oder Dispositionen eine obligat arztliche Aufgabe
ist.

Die Indikation zu einer genetischen Diagnostik im Rahmen einer Krankheitsdia-
gnostik, d. h. wenn Symptome bestehen, kann zu Recht der Arzt jeder Fach-
richtung stellen. Die Indikation zu einer invasiven pranatalen Diagnostik sollte -
nach entsprechender Beratung - nur unter Mitwirkung eines Facharztes fur Hu-
mangenetik gestellt werden dirfen. Denn es erfordert das durch eine humange-
netische Weiterbildung erworbene Spezialwissen, wenn man die Aussage einer
derartigen Untersuchung beurteilen will. Bei der Interpretation eines Befundes
missen z. B. der familidre Kontext, die Art der Mutation, genetische Heteroge-
nie, multiple Allelie, unvollstandige Penetranz bericksichtigt werden. Auch die
Vermittlung eines genetischen Befundes an die untersuchte Person, bei der
auch psychosoziale Faktoren berlicksichtigt werden mussen, erfordert die spe-
ziellen Kenntnisse des Humangenetikers.

Die genetische Laboruntersuchung auf eine erbliche Krankheit oder genetische
Disposition sollte nur von einem Untersucher vorgenommen werden durfen, der
Uber eine definierte Weiterbildung auf diesem Gebiet verfiigt. Wegen der End-
gultigkeit des genetischen Befundes fiir die untersuchte Person und der Kompli-
ziertheit der genetischen Diagnostik kann nur ein ,,Facharzt fir Humangenetik*
oder ein ,,Fachhumangenetiker (GfH)* diese Aufgabe kompetent wahrnehmen.
Fachhumangenetiker sind seit Jahren in groBem Umfang in der genetischen
Diagnostik tatig. Sie sind Naturwissenschaftler, die eine strukturierte funfjahri-
ge Weiterbildung und eine Prifung vor einer Kommission der Deutschen Gesell-
schaft fiir Humangenetik (GfH) durchlaufen haben. Dies sollte im Gesetz be-
ricksichtigt werden.
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Der Gesetzentwurf berucksichtigt nicht die Entwicklung durch das Internet. Es
gibt im Internet eine betrachtliche Anzahl von Angeboten zu genetischen Unter-
suchungen, vielfach unserios oder nur teilrichtig. Hinter derartigen Angeboten
stehen z. T. Arzte, auch Facharzte fur Humangenetik. Das Gesetz sollte inso-
fern prazisiert werden, als die personliche arztliche bzw. fachéarztliche Bera-
tung vorgeschrieben ist, bevor eine genetische Diagnostik in Betracht gezogen
wird. Aus Deutschland kommende Angebote zu genetischen Untersuchungen auf
Krankheiten Uber das Internet, die mit den gesetzlichen oder berufsrechtlichen
Bedingungen nicht vereinbar sind, sollten nicht zulassig sein.

5. Genetische Diagnostik bei bestehender Krankheit

Die genetische Diagnostik kann bei der Diagnose/Differentialdiagnose einer
monogen erblichen Krankheit entscheidend sein. Da es sich um einen Erkrank-
ten handelt, kann tber Prognose, Therapie und Risiko fur die Angehérigen eine
Aussage gemacht werden. Dem Entwurf des Gendiagnostikgesetzes (§ 11), dass
der Patient durch seinen Arzt aufgeklart werden sollte, ist zuzustimmen. Dem
Patienten sollte immer auch eine humangenetische Beratung nahe gelegt wer-
den, da der beim Patienten erhobene Befund auch Bedeutung fir seine Ver-
wandten haben kann.

Bei einer Reihe genetisch bedingter Krankheiten kénnen andere diagnostische
Methoden die gleiche oder anndhernd gleiche Information liefern (s.o. Nr. 3).
Diese Tatsache wird durch den Gesetzentwurf nicht widerspruchsfrei abge-
deckt.

6. Pradiktive genetische Diagnostik

Bei monogen erblichen Krankheiten, die sich erst im Laufe des Lebens manifes-
tieren, ist haufig eine pradiktive genetische Diagnostik moglich. Dies kann bei
Krankheiten, fur die es Moglichkeiten zu Therapie oder Pravention gibt (z. B.
erbliche Krebskrankheiten), wichtig sein. Bei therapeutisch nicht beeinflussba-
ren Krankheiten (z. B. neurodegenerative Krankheiten wie Ch. Huntington) kann
die pradiktive Diagnostik fur die untersuchte Person eine auRRerordentliche Be-
lastung darstellen. In beiden Fallen sollte vor einer pradiktiven genetischen
Diagnostik eine Information und Beratung Uber alle Aspekte der Untersuchung
erfolgen. Hierfir ist besonderer Sachverstand erforderlich. Die Regelung in §
12, Abs. 2 in Verbindung mit § 9, Abs. 1 und 3 wird daher nachdriicklich unter-
stitzt (Beratung obligat durch einen Facharzt fir Humangenetik).

Es sei jedoch darauf hingewiesen, dass bei manchen monogenen Krankheiten
eine pradiktive Diagnostik auch mit anderen Methoden mdglich ist (z. B. Ultra-
schalluntersuchung bei Zystennieren, Computertomografie bei Tuberéser Skle-
rose). AuBBerdem werden Biomarker entwickelt werden, die die Wirkung von
Genen indirekt abbilden. Diesem Umstand sollte in einer gesetzlichen Regelung
auch Rechnung getragen werden.

In der Zukunft werden immer mehr Dispositionsgene fur multifaktorielle Krank-
heiten (sog. Volkskrankheiten) identifiziert werden. Ein einzelner Genotyp hat
in der Regel nur eine geringe Vorhersagepotenz. Die Kenntnis eines ganzen ge-
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netischen Risikoprofils wird es aber erlauben, eine Risikostratifizierung fiir eine
einzelne Person vorzunehmen. Allerdings wird die Realisierung dieser prinzipiell
erkennbaren Entwicklung noch eine Reihe von Jahren dauern. Definitive Vorher-
sagen wie bei monogenen Krankheiten werden jedoch nie méglich sein.

Die préadiktive genetische Untersuchung und deren Interpretation bei multifak-
toriellen Krankheiten erfordern genetischen Sachverstand. Klinische Facharzte
sollten pradiktive genetische Untersuchungen auf multifaktorielle Krankheiten
entweder nur gemeinsam mit einem Facharzt fur Humangenetik oder nach Ab-
solvierung einer humangenetischen Zusatzweiterbildung anordnen durfen.

7. Vernichtung des Probenmaterials nach genetischer Diagnostik

Der Gesetzentwurf schreibt vor, dass eine Probe nach Abschluss der geneti-
schen Diagnostik unverziglich zu vernichten ist (§ 15, Abs. 1). Der Auflage liegt
vermutlich die Sorge zugrunde, dass ein Labor an der Probe weitere genetische
Untersuchungen durchfiihrt, durch die dem untersuchten Patienten Nachteile
entstehen. Die Auflage ist realitatsfern. Das Labor hat gar kein Interesse daran,
Uber die beauftragte genetische Diagnostik hinaus weitere Untersuchungen
durchzufihren. Selbst wenn das Labor dies tate, dirfte ein Arzt die erhobenen
Befunde nicht an Dritte weitergeben. Dazu kommt, dass die Auflage beim ge-
genwartigen Methodenstand nicht sachgerecht ist. Nicht selten bleibt eine Mu-
tation zunachst unentdeckt, die sich spater mit einer neuen Methode nachwei-
sen lasst. Das Labor kann dann eventuell die Untersuchung fortsetzen und den
behandelnden Arzt und/oder den untersuchten Patienten informieren. Materi-
alproben, die z. B. in der Pathologie untersucht worden sind, kénnen noch Jah-
re spater fir eine genetische Untersuchung im Interesse des Patienten oder
seiner Angehorigen entscheidend sein.

Wenn kein definitiver diagnostischer Befund erhoben worden ist und das Unter-
suchungsmaterial unmittelbar vernichtet werden muss, werden weder der be-
handelnde Arzt noch der Patient selber spater eine neuerliche Untersuchung in
Auftrag geben. Dadurch kdnnen der Patient selbst oder auch seine Angehdrigen
einen Nachteil haben.

8. Pranataldiagnostik

Es ist sinnvoll, gesetzliche Regelungen fiir die Pranataldiagnostik zu formulie-
ren. Grundséatzlich wird den Regelungen von § 17 zugestimmt.

§ 17, Abs. 1. Die vorgeburtliche Untersuchung auf eine schwere X-chromosomal
erbliche (d. h. Geschlechts-gebundene) Krankheit sollte méglich sein. Die Un-
tersuchung auf Eigenschaften ohne medizinische Bedeutung, also z. B. das Ge-
schlecht, sollte nicht zulassig sein.

Eine Methode der Pranataldiagnostik unmittelbar nach der Befruchtung ist die
Praimplantationsdiagnostik (PID, engl. preimplantation genetic diagnostics,
PGD). Nach Auffassung der Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik sollte in
einem Gendiagnostikgesetz auch die Mdglichkeit zur PID eingeraumt werden.
Dabei sollte die Indikation streng gestellt sein: nur schwere, monogen erbliche,
frih manifeste und unbehandelbare Krankheiten, hohe Anforderungen an die
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genetische Beratung und das durchfuhrende Labor, Einfihrung einer Melde-
pflicht. Ohne an dieser Stelle die Diskussion um den Embryonenschutz wieder
aufzunehmen, sei darauf hingewiesen, dass es gegenwartig einen zahlenmagig
betrachtlichen PID-Tourismus deutscher Paare in Nachbarlander gibt. Eltern,
die ein Kind mit einer schweren genetischen Krankheit bekommen bzw. verlo-
ren und deren weitere Kinder aus genetischen Griinden ein hohes Wiederho-
lungsrisiko haben, kann man die gesetzlichen Bestimmungen in unserem Land
nicht vermitteln. Es sei vorsorglich darauf hingewiesen, dass es sich bei Zulas-
sung der PID in Deutschland um eine sehr begrenzte Anzahl von Untersuchungen
pro Jahr handeln wiirde. Multifaktorielle Krankheiten kénnen durch eine PID
nicht ausgeschlossen oder nachgewiesen werden.

Der Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik ist sehr wohl bewusst, dass flr
die Zuléssigkeit der PID das Embryonenschutzgesetz novelliert werden musste.

9. Forschung

Der Gesetzentwurf regelt auch die genetische Forschung am Menschen (Ab-
schnitt 7). Hierzu ist zundchst festzustellen, dass jede Forschung am Menschen
bzw. mit von einem Menschen gewonnenem Material durch die Deklaration Hel-
sinki, das Bundesdatenschutzgesetz und durch die Praxis der Ethikkommissionen
geregelt ist. Jeder Patient oder Proband, der um Mitwirkung an einem For-
schungsprojekt gebeten wird, muss nach Aufklarung seine Einwilligung geben.
Die Ethikkommissionen legen sehr detailliert fest, in welcher Form Aufklarung
und Einwilligung (schriftlich) zu erfolgen haben. Die biomedizinische Forschung
ist heute praktisch ausschlief3lich mit Hilfe von Drittmitteln méglich. Ohne das
Votum der Ethikkommission wird kein Vorhaben in Deutschland von einem For-
schungsforderer finanziert.

§ 27 sieht die Aufklarung der Untersuchungspersonen vor. Dies wird grundsatz-
lich auch bereits gegenwartig praktiziert. Es muss jedoch darauf hingewiesen
werden, dass man Kontrollpersonen, von denen man Material fir Vergleichs-
zwecke erbittet, Uber die Inhalte und Ziele der Forschung nur sehr bedingt auf-
klaren kann. Kontrollproben werden in der Regel aus 6konomischen Grinden fir
verschiedene Projekte verwendet.

Der Gesetzentwurf sieht eine Pseudonymisierung von gewonnenen Proben vor (§
28). Es sei darauf hingewiesen, dass - wenn es sich um die systematische Samm-
lung der Materialien von Patienten mit einer bestimmten Krankheit handelt -
die Proben bereits jetzt in der Regel pseudonymisiert werden. Nur der klinisch
tatige Arzt kennt die Identitét des Patienten, Gbermittelt dem kooperierenden
Labor jedoch eine pseudonymisierte Probe. Gegen eine gesetzlich vorgeschrie-
bene Pseudonymisierung ware nichts einzuwenden, wenn dem Forscher, der
ohnehin schon mit einem erheblichen burokratischen Aufwand umgehen muss,
nicht weiterer birokratischer und materieller Aufwand aufgeladen wird.

Weiterhin sei darauf hingewiesen, dass eine Pseudonymisierung nicht mdglich
ist, wenn es um die Erforschung einer bislang unbekannten Krankheit bei einem
Patienten geht, der sich zur Behandlung an einen Arzt bzw. eine Klinik gewandt
hat. In diesem Fall hat der forschende Arzt naturgemaf Kenntnis von der ldenti-
tat des Patienten.
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§ 31 sieht vor, dass eine Probe, die zu Forschungszwecken gewonnen worden
ist, spatestens nach 10 Jahren zu vernichten ist. Diese Vorschrift entwertet die
einmal gewonnenen Proben auflerordentlich. Es ist angesichts der Kompliziert-
heit der genetischen Forschung - wenn es z. B. um die Untersuchung kleiner
Geneffekte, um die Wechselwirkung von Genen untereinander oder um die Ge-
notyp-Umwelt-Wechselwirkung geht, haufig langwierig. Es ist auch nicht prakti-
kabel, den seinerzeitigen Patienten um eine weitere Einwilligung zu bitten: Es
ist sehr aufwendig, den Patienten ausfindig zu machen. In einem Teil der Falle
gelingt es gar nicht. Dazu ist auch anzumerken, dass vielen Patienten ausdriick-
lichen Wert darauf legen, dass ihre Proben fiir die Krankheitsforschung verwen-
det werden.

Es ist zu befiirchten, dass die Aufnahme der wissenschaftlichen Forschung in das
Gendiagnostikgesetz dem Forscher die Arbeit weiter erschwert. Die bereits
existierenden Gesetze und Regelungen bieten einen zuverlassigen Schutz des
Individuums. Es wird dringend daftr pladiert, den gesamten Forschungsteil (Ab-
schnitt 7) aus einem Gendiagnostikgesetz herauszunehmen.

10. AbschlieBRende Empfehlung

Zur Vermeidung von Fehlentwicklungen durch die genetische Diagnostik ist eine
gesetzliche Regelung notwendig. Der vorliegende Gesetzentwurf ist jedoch zu
detailliert und durch den Methodenbezug in seinem Definitionsteil unrealistisch.
Ein Methodenbezug wird rasch tberholt sein, da die Entwicklung neuer Metho-
den standig weitergeht. Eine gesetzliche Regelung sollte sich auf die wesentli-
chen Probleme beschréanken, ndmlich auf die fachlichen Anforderungen an den
Untersucher, die Voraussetzungen fir die Durchfiihrung der genetischen Dia-
gnostik sowie auf die Indikationen zur pranatalen und pradiktiven Diagnostik. Es
sollten aber nicht nur genetische Methoden in den Blick genommen werden,
sondern alle Verfahren, die heute oder in Zukunft préanatale oder pradiktive
Aussagen zulassen.

Vorstand der Deutschen Gesellschaft fur Humangenetik

Prof. Dr. med. Peter Propping, Bonn (Vorsitzender)

Prof. Dr. med. André Reis, Erlangen (stellv. Vorsitzender)

Prof. Dr. rer. nat. Bernhard Weber, Regensburg (stellv. Vorsitzender)
Prof. Dr. med. Evelin Schrock, Dresden (Schatzmeisterin)

Prof. Dr. rer. nat. Christiane Zihlke, Lubeck (Schriftfihrerin)

Anlage:

Positionspapier der Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik (2007)



Positionspapier der Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik e.V.

Kommission fur Grundpositionen und ethische Fragen der Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik e.V.

1. Prdambel

Humangenetik ist die Wissenschaft
von der genetisch bedingten Variabi-
litdt des Menschen. Sie umfasst die
Betreuung von Patienten mit gene-
tisch bedingten Erkrankungen und
deren Familien ebenso wie die Aus-
und Weiterbildung sowie die Grundla-
genforschung und angewandte For-
schung. Sie untersucht die Mechanis-
men und GesetzmaBigkeiten der Ver-
erbung beim Menschen, die Ursachen
far genetisch bedingte Unterschiede
zwischen den Menschen und die Um-
setzung der genetischen Information
in ein wahrnehmbares Erscheinungs-
bild (Ph&notyp). Der hierdurch gewon-
nene Kenntniszuwachs hat zu einem
besseren Verstandnis der genetisch
bedingten Variabilitat beim Menschen
und deren Rolle bei der Entstehung
von Erkrankungen gefihrt und breite
medizinische Anwendung gefunden.
Fur weite Bereiche der Medizin und
angrenzende Gebiete liefert die Hu-
mangenetik die theoretischen Grund-
lagen fir das Versténdnis der Ursa-
chen von Erkrankungen und Fehlent-
wicklungen. Die Humangenetik bean-
sprucht jedoch nicht, die Variabilitat
des Menschen allein aus der Genetik
zu erklaren. Gerade aufgrund ihrer
spezifischen Fachkenntnisse sind
sich Humangenetiker' in besonderer
Weise der Rolle exogener und sto-
chastischer Faktoren bei der Ausbil-
dung eines Phanotyps bewusst. Die
Humangenetik kann deshalb fir ein-
zelne Merkmale und Befunde nur Teil-
erkldrungen liefern. Sie arbeitet des-
halb in enger Kooperation mit einer
Vielzahl von medizinischen Fachge-
bieten und nichtmedizinischen Wis-
senschaftsrichtungen zusammen.

Fir die medizinische Praxis bringt die
humangenetische Forschung eine
Fllle neuer Diagnosemoéglichkeiten.
Diese fuhren zu einer genaueren
Kenntnis und damit zu einem besse-
ren Verstédndnis einer Erkrankung
oder Fehlentwicklung und ermdg-
lichen dadurch eine Verbesserung der
Krankheitspréavention im Sinne einer
Verhltung oder Verzégerung des
Krankheitsausbruches und einer indi-
viduellen Betreuung mit dem Ziel ei-
ner Begrenzung und Milderung der
Symptomatik. Im Bereich der thera-
peutischen Forschung hat die Ent-
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deckung von krankheitsverursachen-
den Genmutationen und deren Ein-
fluss auf Signalkaskaden zusammen
mit methodischen Weiterentwicklun-
gen in der Molekulargenetik zu ersten
neuen Therapieansatzen gefuhrt. Bei
Erkrankungen oder Entwicklungssto-
rungen, deren Auftreten nicht durch
vorbeugende medizinische Behand-
lung verhindert werden kann, bzw.
solchen, die nicht behebbar sind oder
fur die es keine Heilungsmdglichkei-
ten gibt, ertffnet eine verbesserte
pradiktive / pranatale genetische Dia-
gnostik betroffenen Personen die
Méoglichkeit, auf der Grundlage eines
Ausschlusses bzw. Nachweises einer
Stérung Entscheidungen tber die Le-
bens- und Familienplanung zu treffen.

Der Ubergang zwischen Grundlagen-
forschung und praktischer Anwen-
dung ist gerade im Bereich der Hu-
mangenetik von groBer Relevanz. Hu-
mangenetiker sind sich deshalb in be-
sonderer Weise ihrer Verantwortung
dahingehend bewusst, dass wertbe-
setzte Entscheidungen nicht erst bei
der Anwendung, sondern bereits bei
der Auswahl und Projektierung von
Forschungsvorhaben  erforderlich
sind.

Humangenetische Forschung fihrt zu
einer Vermehrung unseres Wissens
um unsere genetische Konstitution.
Dieser Wissenszuwachs eréffnet neue
Handlungsoptionen. Um mit diesem
Wissenszuwachs allgemein und im
Einzelfall verantwortlich umzugehen,

bedarf es der Orientierung an Prinzi-
pien und Handlungszielen, die das
Wohl des Einzelnen in den Mittelpunkt
stellen.

Die GfH halt es fur selbstversténdlich
und erforderlich, ihre MaBstébe fur
verantwortliches Handeln in For-
schung und Praxis offenzulegen. Die
Beschreibung ihrer Positionen be-
ricksichtigt den Stand der Diskussion
innerhalb des Faches Humangenetik.
Diese Positionsbeschreibung hat
gleichzeitig die Bedeutung einer
Selbstverpflichtung der GfH zur Wah-
rung der hier aufgefuhrten Prinzipien.

2. Prinzipien der modernen
Humangenetik vor ihrem
geschichtlichen Hintergrund

Das Ubergeordnete, handlungsleiten-
de Prinzip ist der Respekt vor der
Wirde des einzelnen Menschen, ins-
besondere die Achtung der Wirde
und des Selbstwertgeflihls derjenigen
Menschen, die von einer genetisch
bedingten Erkrankung oder Behinde-
rung betroffen sind. Aus dieser
Grundhaltung leiten sich als weitere
Prinzipien das Respektieren des
Selbstbestimmungsrechtes, des
Gleichheitsgrundsatzes und der Ver-
traulichkeit ab, eng damit verbunden
ist das Recht auf umfassende Aufkla-
rung bzw. das Recht auf Nichtwissen,
sowie die Wahrung des ,informed
consent”, der Schweigepflicht und
der Freiwilligkeit.
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In der Forschung missen diese Prin-
zipien sowohl bei der Planung als
auch bei der Durchfihrung von For-
schungsprojekten Anwendung finden.
Diskriminierung oder Stigmatisierung
von Personengruppen oder einzelnen
Personen missen vermieden und die
Auswirkungen eventueller praktischer
Anwendungen méglicher Forschungs-
ergebnisse berlicksichtigt werden.
Diese Prinzipien verdienen besonde-
re Beachtung bei der Untersuchung
von Erkrankungen und Behinderun-
gen, bei denen Stigmatisierung und
Diskriminierung erfahrungsgemas be-
sonders leicht erfolgen, wie z.B. bei
psychiatrischen Erkrankungen, geisti-
gen Behinderungen oder solchen mit
besonderen Auffélligkeiten im Ausse-
hen oder Verhalten. Das bedeutet,
dass bei der Planung derartiger For-
schungsprojekte anwendungsbezo-
gene Problemaspekte in Form einer
entsprechenden psychosozialen Eva-
luation unter Beteiligung Betroffener
bzw. von Selbsthilfegruppen einbezo-
gen werden sollen.

In der medizinischen Anwendung ver-
bieten die genannten Prinzipien nicht
nur die Auslbung jeglichen Zwangs,
sondern erfordern dariiber hinaus die
aktive Foérderung von individueller
Autonomie und Entscheidungsfreiheit.
Dies schlieBt auch die Achtung der
kulturellen Verschiedenheit und der
unterschiedlichen Interpretationen
von Gesundheit und Krankheit bzw.
Behinderung ein, sofern diese Inter-
pretationen wiederum nicht die Men-
schenwirde und die individuelle
Autonomie anderer verletzen.

Die spezifische Geschichte der Hu-
mangenetik in Deutschland hat ge-
zeigt, dass sie in die Gefahr geraten
kann, den Respekt vor der Wiirde des
Menschen zu verlieren, missbraucht
zu werden und schlieBlich diesen
Missbrauch aktiv zu unterstitzen.
Dies geschah in der Zeit des Natio-
nalsozialismus, wobei die Prinzipien
arztlichen und wissenschaftlichen
Handelns verletzt wurden. Der Gleich-
heitsgrundsatz und das Selbstbestim-
mungsrecht des Menschen wurden in
dieser Zeit staatlichen und politischen
Interessen untergeordnet bis hin zur
Verletzung bzw. vollstandigen Miss-
achtung menschlicher Grundrechte.

GfH Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik

Hierdurch wurde groBes Leid Uber
viele Menschen und deren Familien
gebracht. Humangenetiker sind sich
ihrer besonderen Verantwortung be-
wusst, der Wiederholung solcher Ent-
wicklungen entgegenzuwirken.

Zielsetzungen und Mittel der Human-
genetik unterliegen wie die anderer
Wissenschaften in Forschung und An-
wendung einem historischen und ge-
sellschaftlichen Wandel. Dieser Wan-
del ist sowohl bedingt durch die hi-
storische Erfahrung und wissen-
schaftlich-technische Wissensanhdu-
fung als auch durch den sténdigen
Wandel gesellschaftlicher Wertvor-
stellungen und Normen. Charakteri-
stisch fur die erste Halfte des vergan-
genen Jahrhunderts war die Orientie-
rung an einer wissenschaftlich nicht
begrindbaren Vorstellung, die die
Ziele und Mittel sowohl der positiven
Eugenik (im Sinne der Verbesserung
des Genpools einer Bevoélkerung) als
auch der negativen Eugenik (im Sinne
der Verhinderung der Weitergabe ver-
meintlich schlechter Gene) propagier-
te. Mittelbare und unmittelbare
ZwangsmaBnahmen, die der Umset-
zung dieser Zielvorstellungen dienten,
wurden damals auch von Humange-
netikern aktiv unterstitzt.

In der zweiten Halfte des vergange-
nen Jahrhunderts hat die moderne
Humangenetik nunmehr eine grund-
satzlich verédnderte praventivmedizi-
nische Ausrichtung erfahren. Im Zu-
sammenhang mit einer raschen Me-
thodenentwicklung bedeutete dies fir
die Forschung eine Konzentration auf
die Aufklarung der Ursachen gene-
tisch bedingter Erkrankungen und
Fehlentwicklungen, d.h. der jeweili-
gen krankheitsverursachenden gene-
tischen Faktoren. Von betroffenen Pa-
tienten und Familien wurde erwartet,
dass sie im Sinne der Leidensminde-
rung und im Eigeninteresse soge-
nanntes vernunftgeleitetes Verhalten
zeigten, welches durch entsprechen-
de arztliche MaBnahmen zu férdern
war.

Zunehmende kritische Auseinander-
setzung mit praventivmedizinisch
orientierten Ansatzen in der Human-
genetik und praktische Erfahrungen
aus der humangenetischen Beratung

www.gfhev.de

fihrten jedoch zu der Erkenntnis,
dass das primare Ziel nur die Hilfe fir
den einzelnen Patienten oder die ein-
zelne Familie sein kann, und dass die
Berlcksichtigung und Integration
psychosozialer Faktoren bei einer sol-
chen Zielsetzung unerldsslich ist. Eine
solche individuell orientierte Zielset-
zung erfordert die standige Reflexion
der Funktion von Humangenetik auf
gesellschaftlicher und individueller
Ebene. Die Deutsche Gesellschaft fur
Humangenetik e.V. (GfH) fuhlt sich
dieser Zielsetzung und den Prinzipien,
deren Wahrung zur Erreichung dieses
Zieles unverzichtbar ist, verpflichtet
und hat dies auch in einer Erklarung
anlasslich ihrer ersten Tagung im Jahr
1989 deutlich zum Ausdruck gebracht
(medgen 1 (1989), 51).

3. Handlungsziele

Fur die meisten Bereiche der Medizin
hat die Heilung, Vermeidung oder Lin-
derung krankheitsbedingten mensch-
lichen Leidens als Handlungsziel all-
gemeine Gultigkeit. Dieses Ziel lasst
sich jedoch nicht uneingeschrankt auf
alle Bereiche der Humangenetik Uber-
tragen. Allzu leicht wird Pravention
und Leidensminderung gleichgesetzt
mit Eliminierung oder Verhinderung
der Zeugung oder Geburt von Betrof-
fenen. Die GfH distanziert sich aus-
dricklich von einem solchen Ver-
standnis genetischer Préavention. Sie
ist vielmehr der Auffassung, dass die
wissenschaftlichen und praktischen
Méglichkeiten dieses Faches genutzt
werden muissen, um Patienten und
Familien mit genetisch bedingten Er-
krankungen und Behinderungen die
jeweils bestmdgliche Unterstitzung
zukommen zu lassen. Welches die
bestmdgliche Hilfe ist, kann nicht all-
gemein und fir alle Personen ver-
bindlich festgelegt werden, sondern
muss im Einzelfall erarbeitet werden.
Damit ist der Bereich der Patienten-
und Familienberatung angesprochen,
der im Zentrum der Umsetzung von
humangenetischem Wissen in die
Praxis steht. Das wichtigste Hand-
lungsziel der angewandten Humange-
netik ist die bestmégliche Beratung,
Diagnostik und Therapie im Einzelfall.
Bei der Auswahl der Mittel, mit denen
dieses Ziel zu erreichen versucht
wird, missen die 0.g. Prinzipien be-
achtet werden. Es l&dsst sich jedoch



nicht allgemein festlegen, welcher
dieser drei Bereiche — Beratung, Dia-
gnostik, Therapie — im Vordergrund zu
stehen hat. Deshalb missen For-
schungsprojekte und Bemiihungen
um eine Verbesserung der Praxis in
allen drei Bereichen gleichermaBen
geférdert werden.

Die GfH distanziert sich von Hand-
lungszielen, die sich primér auf die
Reduzierung der Pravalenz bestimm-
ter, vor allem nicht behandelbarer Er-
krankungen oder Behinderungen in
einer Bevdlkerung oder einzelnen Be-
vOlkerungsgruppen, oder auf deren
genetische Konstitution insgesamt
beziehen, sofern ein solches Hand-
lungsziel nur Uber die gezielte Beein-
flussung von Entscheidungen und
Handlungen Einzelner erreicht werden
kénnte. Hierbei bestiinde die Gefahr
der Verletzung der Wirde des indivi-
duellen Menschen durch die Ausu-
bung von Zwang. Eine Verdnderung
der Pravalenz von genetisch beding-
ten Erkrankungen oder Behinderun-
gen in einer Bevélkerung kann allen-
falls ein méglicher Nebeneffekt, nicht
jedoch das Ziel der angewandten Hu-
mangenetik sein.

Die Veranderung oder Verbesserung
einer als ,normal“ angesehenen Kon-
stitution mit Hilfe genetischer MaB3-
nahmen wird abgelehnt. Es gibt keine
wissenschaftliche Grundlage fir die
Definition ,genetische Normalitat“.

4. Soziale Ungerechtigkeiten und
Benachteiligungen
Gesellschaftliche Normen und Wert-
vorstellungen sind in der Regel sozial
konstruiert. Wird ihnen nicht entspro-
chen, so kann dies zu Stigmatisierung
und Diskriminierung der von der
Norm abweichenden Person oder
Personengruppe fuhren. Eine latent
bestehende Stigmatisierung und Dis-
kriminierung kann durch die miss-
bréauchliche Anwendung von Diagno-
severfahren verstérkt werden.

Gerade bei der Erklarung von Verhal-
tensauffélligkeiten bzw. Abweichun-
gen von sozial normiertem Verhalten
besteht eine Tendenz in der Gesell-
schaft, zu vereinfachen und die Ursa-
chen solcher Abweichungen auf ,Ver-
erbung” zurlickzufiihren bzw. die Auf-

falligkeiten im Sinne eines geneti-
schen Reduktionismus als aus-
schlieBlich genetisch bedingt zu er-
klaren. Eine solche Zuschreibung ge-
netischer Faktoren als Ursache nega-
tiv bewerteter Verhaltensweisen oder
Krankheitsbilder begtinstigt die Stig-
matisierung und Diskriminierung von
Betroffenen und deren Familien. Die
Definition von normalem und abwei-
chendem Verhalten ist jedoch — ins-
besondere wenn Minderheiten betrof-
fen sind — wesentlich durch kulturel-
le Werte und Normen beeinflusst. Die-
se sind veranderlich und unterliegen
einem historischen Wandel. Aus-
schlieBlich genetische Erklarungskon-
zepte flr sozial verursachte Probleme
ignorieren den Einfluss sozialer Nor-
men und deren Verdnderlichkeit und
sind geeignet, die Entwicklung und
den Bestand einer sozial gerechten,
solidarischen Gesellschaft zu geféahr-
den. Durch Individualisierung von Ver-
antwortung und Schuldzuweisungen
wird der gesellschaftliche Anteil von
Verantwortung und Verursachung ig-
noriert. Dies wirde zu Entsolidarisie-
rung und sozialer Isolierung fuhren
und einen angemessenen sozialen
Umgang mit Verhaltensauffélligkeiten
erschweren bzw. verhindern.

Wegen dieser Gefahren ist es erfor-
derlich, den Geltungsbereich human-
genetischer Aussagen und deren
Grenzen unmissverstandlich deutlich
zu machen. Dies gilt insbesondere
hinsichtlich solcher Merkmale, Er-
krankungen oder Behinderungen, die
vom Ursachenspektrum her komplex,
d.h. sowohl durch wechselseitig wirk-
same exogene Faktoren wie z.B. so-
ziale Schichtzugehdrigkeit, Lebensge-
wohnheiten, Umwelteinflisse u.a. als
auch durch endogene Faktoren wie
genetische Disposition bedingt sind.
Das schlieBt nicht aus, dass das Er-
kennen von genetischen Unterschie-
den auch zu einem besseren Ver-
stdndnis eines Merkmals beitragen
kann. Je genauer die einzelnen Ursa-
chenfaktoren bekannt sind, umso
besser kbnnen das Verstandnis der
Betroffenen und der soziale Umgang
mit ihnen sein. Der Information und
Aufklarung der Offentlichkeit Gber hu-
mangenetische Tatbestdnde und Pro-
blemaspekte sowie der Diskussion
und Kooperation mit Betroffenen-

gruppen und Selbsthilfeverbdnden
wird deshalb eine groBe Bedeutung
beigemessen.

Genetische Erklarungskonzepte dir-
fen auch nicht die Entwicklung einer
sozial gerechten Umwelt beeintrach-
tigen. Gesundheitsgefdhrdende Um-
weltbedingungen miissen so weit wie
moglich minimiert werden und dirfen
nicht durch SelektionsmaBnahmen
auf der Basis genetischer Tests Ak-
zeptanz finden.

5. Versorgung, Zugang,
Inanspruchnahme

Fur alle Bevélkerungsgruppen sollten
die Zugangsmadglichkeiten zu geneti-
scher Information, Beratung und Dia-
gnostik gleich sein. Eine allgemein
verfligbare, angemessene und quali-
fizierte Information sowie ausreichen-
de Beratungs- und Untersuchungska-
pazitdten sind hierfir die Vorausset-
zung. Diese missen sichergestellt
bzw. geschaffen werden.

Wegen der Reichweite und Bedeu-
tung einer genetischen Diagnostik
darf die Inanspruchnahme von hu-
mangenetischer Beratung und Tes-
tung grundsétzlich nur auf freiwilliger
Basis erfolgen. Humangenetische
Untersuchungen durfen weder un-
mittelbar noch mittelbar erzwungen
werden. Somit hat jeder das Recht
auf Nichtwissen seiner genetischen
Konstitution. Ebenso darf niemand
zum Verzicht auf medizinisch indizier-
te humangenetische Beratungs- und
Diagnoseleistungen gedrangt werden,
auch nicht aus Kostengriinden. Dies
gilt beispielsweise fur Untersuchungs-
kosten auBerhalb einer Schwan-
gerschaft, z. B. auf Ubertragerschaft
fur X-chromosomal erbliche Erkran-
kungen oder balancierte Chromoso-
menanomalien. Sie sollten bei ent-
sprechender Familienkonstellation
von den Krankenkassen dann uber-
nommen werden, wenn potenzielle
Eltern die Untersuchung im Hinblick
auf ihre Familienplanung wiinschen.
Ebenso muss es mdglich sein, im
Rahmen einer Abkldrung einer fami-
lidren Krebserkrankung asserviertes
Gewebe eines bereits verstorbenen
Familienmitgliedes zu untersuchen,
sofern von einem dazu berechtigten
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Angehdrigen eine entsprechende Ein-
verstandniserklarung vorliegt.

Sowohl Personen, die bestimmte ge-
netische Untersuchungen in An-
spruch nehmen, als auch Personen,
die die Inanspruchnahme verweigern,
laufen Gefahr, diskriminiert oder stig-
matisiert zu werden. Durch verstérkte
Information und Aufklarung muss sol-
chen Tendenzen strikt entgegenge-
wirkt werden.

Zur Wahrung des Rechtes auf infor-
mationelle Selbstbestimmung wird ein
gesetzlicher Regelungsbedarf im Ar-
beits- und Versicherungsrecht gese-
hen, um Nachteile beim Zugang zu
Arbeitsplatzen und zu Versicherungs-
leistungen einschlieBlich der Kranken-
versicherung auszuschlieBen. So darf
es privaten und 6ffentlichen Institutio-
nen nicht erlaubt sein, pradiktive ge-
netische Untersuchungen oder Zu-
gang zu bereits vorliegenden geneti-
schen Befunden als Vorbedingung fir
die Gewahrung bestimmter Leistun-
gen zu verlangen. Auch die Freiwillig-
keit der Inanspruchnahme geneti-
scher Diagnostik, die der Abklarung
beschéaftigungsbedingter Krankheits-
risiken dient, muss gewabhrleistet sein.
Die Nichtinanspruchnahme jeglicher
Art von genetischer Diagnostik muss
ausdricklich geschutzt sein.

Die einzige derzeit erkennbare Aus-
nahme vom Prinzip der Freiwilligkeit
bei der Inanspruchnahme von geneti-
scher Diagnostik ist die Untersuchung
von Neugeborenen (Neugeborenens-
creening) auf genetisch bedingte Er-
krankungen, fur die eine frihzeitige
Behandlungs- oder Préaventionsmég-
lichkeit zur Verfigung steht.

6. Individuelle Autonomie bei der
Lebens- und Familienplanung

Aus den genannten Prinzipien und
Handlungszielen ergibt sich, dass das
Selbstverstandnis der GfH die Férde-
rung der individuellen Entscheidungs-
freiheit sowohl im Hinblick auf die In-
anspruchnahme von humangeneti-
schen Leistungen als auch im Hin-
blick auf die Konsequenzen, die sich
aus einer bestimmten genetischen Si-
tuation ergeben, einschlieBt. Ent-
scheidungen, die die Lebens- und Fa-

milienplanung betreffen, sind nicht
zwangslaufig Folge einzelner geneti-
scher Befunde, sondern kdnnen nur
von den Betroffenen — im Falle der
Familienplanung die Eltern — auf der
Grundlage eines individuell er-
wlnschten und fir sie tragbaren Wis-
sens gefallt werden.

Die GfH fordert, dass eine so verstan-
dene individuelle Entscheidungsauto-
nomie aktiv vor den Interessen Dritter
oder privater und 6ffentlicher Institu-
tionen geschitzt wird. Eine Verlet-
zung dieser Autonomie gefahrdet die
Integritét des Einzelnen und verletzt
das Prinzip der Menschenwtirde. Ent-
scheidungsautonomie setzt dabei den
freien Zugang zu medizinischen
Ressourcen sowie Informationen und
deren verstandliche Ubermittlung vor-
aus. Informationsmdglichkeiten und
Handlungsoptionen, die die Human-
genetik zur Verfligung stellen kann,
sollten allen Personen unabhangig
von deren Vorwissen oder finanziellen
Méglichkeiten zugénglich sein. Die
GfH setzt sich deshalb weiterhin fir
einen verstéarkten Ausbau von human-
genetischer Beratung und Diagnostik
auch im Rahmen der Familienplanung
ein.

Eltern haben darUber hinaus ein An-
recht darauf, dass die Gesellschaft
die 6konomischen und sozialen Rah-
menbedingungen gewahrleistet, die
ihnen die Wahrnehmung aller Ent-
scheidungsoptionen ermdglicht. Hier-
zu gehdrt der Schutz vor 6konomi-
schen und sozialen Nachteilen so-
wohl bei der Inanspruchnahme als
auch bei der Nichtinanspruchnahme
von humangenetischen Leistungen.
Ein Ausbau humangenetischer Leis-
tungen sollte deshalb von einem Aus-
bau medizinischer und sozialer Unter-
stltzungsleistungen flr genetisch be-
dingt Erkrankte und Behinderte be-
gleitet sein.

7. Vertraulichkeit und
Schweigepflicht

Vertraulichkeit und Schweigepflicht
sind allgemein bindende Prinzipien,
die fir alle arztlichen Handlungen gel-
ten und in der arztlichen Berufsord-
nung festgelegt sind. Selbstverstand-
lich gelten diese Prinzipien auch fur
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humangenetische Beratung und Dia-
gnostik. Allerdings sind die im Zu-
sammenhang mit der Humangenetik
anfallenden Informationen sowohl flr
die Betroffenen als auch deren Fami-
lien und Angehorige in der Regel von
einer Tragweite, die nicht nur die je-
weilige persénliche Gesundheit, son-
dern die Lebens- und Familienpla-
nung betrifft. Humangenetikern er-
waéchst hieraus die Verpflichtung zu
einem besonders sorgféltigen Um-
gang mit diesen Prinzipien und zu ei-
ner restriktiven Auslegung in Zweifels-
fallen.

Genetische Daten - sofern sie sich
nicht auf genetische Veranderungen
von somatischen Zellen beziehen, die
nicht vererbbar sind - mussen in be-
sonderer Weise vor dem Interesse
und der Nachfrage Dritter geschutzt
sein, da sie dem Kern der Personlich-
keit eines Menschen zuzurechnen
sind. Ein Zugang zu genetischen Da-
ten darf nicht allgemein, sondern nur
spezifisch mit einer schriftlichen Ent-
bindung von der Schweigepflicht
nach voller Aufkldrung der Betroffe-
nen Uber den Nutzungszweck még-
lich sein. In jedem Einzelfall ist zu
prufen, ob sich die Entbindung von
der Schweigepflicht konkret auf die
aktuelle Frage und auf die zu infor-
mierende Person bezieht, und ob die
Entbindung von der Schweigepflicht
in Kenntnis aller ggf. weiterzugeben-
den Fakten und im Bewusstsein der
Tragweite der Weitergabe erfolgt. Die-
se Forderung Uberschreitet deutlich
das allgemeine &rztliche Versténdnis
von der Schweigepflicht.

Die genannten Prinzipien kénnen in
Konflikt geraten mit dem arztlichen
Grundsatz, Leiden und Schaden flr
Dritte zu verhindern. In der Humange-
netik werden héufig Befunde erho-
ben, die Riickschlisse auf gesund-
heitliche Risiken flr weitere Familien-
angehdrige und deren Nachkommen
zulassen. Diese Informationen sind
dann von besonderer Bedeutung,
wenn auf ihrer Grundlage eine vorsor-
gende Untersuchung durchgefihrt,
eine Behandlung eingeleitet oder eine
Pranataldiagnostik in Anspruch ge-
nommen werden konnte. Insofern
kann flr Familienangehorige eine mo-
ralische Verpflichtung gesehen wer-



den, genetisches Wissen zu teilen. In
gleicher Weise kann fiir Partner eine
moralische Verpflichtung gesehen
werden, sich gegenseitig Uber gene-
tisches Wissen zu informieren, sofern
es um gemeinsame Kinder geht.

Werden genetische Informationen un-
ter den Mitgliedern einer Familie nicht
weitergegeben, so werden hierdurch
Personen unter Umstanden von ihnen
erwilnschte und flr sie wichtige, ge-
sundheitsrelevante Informationen vor-
enthalten. Es handelt sich bei dieser
Situation fir den Humangenetiker, der
Uber diese Informationen verfigt, um
einen prinzipiell unlésbaren Konflikt.
Unabhangig davon, wie er sich ver-
halt, verletzt er zwangslaufig wichtige
Handlungsprinzipien. Bei Drédngen auf
Weitergabe der Information oder eige-
ner Weitergabe durch den Humange-
netiker wird die Patientenautonomie,
ggf. auch die Schweigepflicht ver-
letzt, und im Falle der Nichtweiterga-
be ggf. die Verpflichtung zur Hilfelei-
stung. Zur L8sung dieses Konflikts
kann es also keine allgemein anwend-
bare Regeln geben, sondern nur eine
Abwéagung im Einzelfall unter Einbe-
ziehung moglichst vieler Beteiligter.
Bei nicht behandelbaren und nicht
verhinderbaren Erkrankungen sollte
das Recht auf informationelle Selbst-
bestimmung Vorrang vor dem Recht
auf Information haben. Wenn sie nicht
selbst nachgefragt haben, sollen An-
gehorige nicht informiert werden
(,Recht auf Nichtwissen*, siehe hier-
zu auch Stellungnahme zur postnata-
len pradiktiven genetischen Diagno-
stik (medgen 12 (2000) 376-377) und
Leitlinien zur genetischen Beratung
(medgen 8 (1996) 3: Bl 1-2).

Eine spezielle Problemsituation ent-
steht, wenn der Wunsch nach Unter-
suchungen geauBert wird, deren Er-
gebnis unmittelbar auch eine Aussa-
ge Uber den genetischen Status eines
weiteren Angehdrigen erlaubt (z.B.
eineiige Zwillinge und direkte, pradik-
tive Gendiagnose bei Kindern von
noch nicht betroffenen Eltern). Auch
in diesen Féllen kann keine grund-
satzliche Entscheidung fir oder ge-
gen die Durchfiihrung solcher Unter-
suchungen bzw. die Ergebnismittei-
lung erfolgen, sondern es muss im
Einzelfall nach einer Lésung unter

Einbeziehung moglichst aller Beteilig-
ten gesucht werden.

8. Recht auf umfassende
Aufklarung

Die Information Uber alle bekannten,
fur eine Entscheidung im Einzelfall re-
levanten Tatbestédnde sowie eine um-
fassende Aufklarung Uber alle erho-
benen Befunde sind eine unabding-
bare Voraussetzung fur die individuel-
le Entscheidungsautonomie. Deshalb
sind besonders hohe Anforderungen
an die Qualitat einer Beratung schon
vor Durchfiihrung einer Untersuchung
zu stellen. Eine solche Beratung muss
eine qualifizierte Zustimmung oder
Ablehnung erméglichen und deshalb
den Prinzipien des ,informed con-
sent” gentigen. Hierzu gehdren:

— die angemessene Erlauterung aller
MaBnahmen und ihrer Zwecke ein-
schlieBlich der genauen Abgren-
zung solcher Verfahren, die experi-
mentellen Charakter haben;

— eine Darstellung des voraussicht-
lichen Nutzens und der Risiken,
einschlieBlich von Nutzen und Risi-
ken mdglicher zukinftiger Behand-
lungsmaBnahmen;

— die Aufkldrung Uber angemessene
alternative Verfahrensweisen, die
ebenfalls einen Nutzen haben kdn-
nen;

— eine Beratung Uber die Konsequen-
zen und Entscheidungsalternativen,
die sich aus einem Befund ergeben
koénnen;

— das Angebot, weitere Fragen zu be-
sprechen;

— der Hinweis, dass die Untersuchung
abgelehnt werden kann;

— eine ausreichende Dokumentation
des Einverstdndnisses mit der
Durchfiihrung der Untersuchung.

Nach der Durchfiihrung von geneti-
schen Untersuchungen haben unter-
suchte Personen ein Anrecht auf voll-
standige Information Uber alle Ergeb-
nisse, die fur die eigene Gesundheit
oder diejenige eines Kindes von Be-

deutung sein kdnnen. Sie kdnnen je-
doch auch jederzeit ein Recht auf
Nichtwissen flr sich in Anspruch neh-
men, welches den Berater bzw.
Untersucher verpflichtet, auf die
Weitergabe einer genetischen Infor-
mation zu verzichten. Eine Ausnahme
von der grundsétzlichen Verpflichtung
zur Weitergabe eines Untersuchungs-
ergebnisses ist dann gegeben, wenn
diese Information fir die Gesundheit
einer Person oder deren Nachkom-
men keine Bedeutung hat.

Die Aufklarung soll im Rahmen einer
humangenetischen Beratung durch
den Humangenetiker erfolgen. Sie soll
unabhangig vom Schweregrad einer
infrage stehenden Erkrankung oder
Behinderung umfassend sein, die
Darstellung moglicher Folgen fur die
personliche Lebenssituation unter Re-
spektierung sozialer, ethischer und re-
ligidser Wertvorstellungen der Ratsu-
chenden einschlieBen und die indivi-
duellen Verarbeitungsmaoglichkeiten
berlcksichtigen. Auch unklare und in
der Interpretation problematische Be-
funde sollen auf der Basis des aktuel-
len Wissensstandes mitgeteilt wer-
den.

9. Humangenetische Beratung und
Diagnostik

9.1. Humangenetische Beratung
Humangenetische Beratung ist ein
arztliches Angebot an alle, die an ei-
ner genetisch bedingten Krankheit
oder Behinderung leiden und/oder ein
Erkrankungsrisiko fur sich oder Ange-
hoérige beflirchten.

Qualifizierte humangenetische Bera-
tung setzt umfassende Fachkompe-
tenz in der medizinischen Genetik
voraus und kann daher nur von Fach-
arzten fUr Humangenetik geleistet
werden.?

In der humangenetischen Beratung
wird einzelnen Personen oder Fami-
lien umfassende medizinisch-geneti-
sche Information und ggf. Diagnostik
zur Verfligung gestellt. Die Beratung
schlieBt darliber hinaus die einfiihlsa-
me, von Respekt getragene Unter-
stlitzung eines Prozesses ein, in der
eine Person oder Familie zu einer fir
sie tragbaren Einstellung bzw. Ent-
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scheidung hinsichtlich einer genetisch
bedingten Erkrankung oder Behinde-
rung bzw. eines Risikos hierflr findet.

Humangenetische Beratung wird als
ein verpflichtender Rahmen flr jede
Art genetischer Diagnostik angese-
hen, die Aussagen Uber Erkrankungs-
risiken fir eine Person, deren Ange-
hérige oder im Fall einer Pranataldi-
agnostik Uber den Feten machen soll.
Uber eine heute allgemein akzeptier-
te Nicht-Direktivitdt mit der Respek-
tierung unterschiedlicher Werthaltun-
gen hinaus erfordert humangeneti-
sche Beratung eine Orientierung an
der Einstellung und Erfahrung des in-
dividuellen Patienten bzw. Ratsu-
chenden, die die Erarbeitung indivi-
duell tragbarer Entscheidungen er-
moglicht.

Die Entscheidungsfreiheit im Hinblick
auf die Inanspruchnahme medizi-
nisch-genetischer Leistungen und die
persdnliche Lebens- und Familienpla-
nung hat auf gesellschaftlicher Ebene
nicht nur die Abwesenheit unmittelba-
ren oder mittelbaren Zwangs zur Vor-
aussetzung, sondern auch die Forde-
rung 6konomischer und sozialer Rah-
menbedingungen, die eine individuel-
le Handlungsfreiheit ermdglichen.

Die GfH wertet die humangenetische
Beratung als medizinisch kompetente
individuelle Entscheidungshilfe, wie es
in den Leitlinien der GfH zur human-
genetischen Beratung mit der Festle-
gung von Form und Inhalt humange-
netischer Beratung zum Ausdruck
kommt (medgen 8 (1996) 3: Bl 1-2).

9.2. Postnatale prédiktive
Diagnostik

Die moderne Humangenetik eréffnet
zunehmend die Méglichkeit der pré-
diktiven genetischen Diagnostik bei
gesunden Menschen, d.h. der Identi-
fizierung von Genveranderungen, die
zu Erkrankungen im spéteren Leben
fihren oder hierzu disponieren.

Im Hinblick auf Erkrankungen, deren
Ausbruch verhindert werden kénnte
oder die behandelbar sind, kann die-
se Untersuchung im Einzelfall eine
wichtige Hilfe bei Entscheidungen
Uber eventuelle praventive oder the-
rapeutische MaBnahmen sein. Die

GfH Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik

Klarung eines Erkrankungsrisikos
durch préadiktive genetische Diagno-
stik kann jedoch auch bei Krankhei-
ten, die weder verhinderbar noch be-
handelbar sind, neue Entscheidungs-
mdglichkeiten hinsichtlich der Le-
bens- und Familienplanung eréffnen.
Pradiktive genetische Diagnostik soll-
te daher auf Nachfrage grundsétzlich
zur Verfligung stehen. Vor dem
Hintergrund einer zunehmenden An-
zahl prédiktiv diagnostizierbarer Er-
krankungen bzw. Krankheitsdisposi-
tionen besteht jedoch die Gefahr,
dass Untersuchungsergebnisse nicht
ausschlieBlich zum Wohle der unter-
suchten Personen Verwendung fin-
den. Die Durchfliihrung pradiktiver
Testverfahren ist deshalb nur dann
vertretbar, wenn vor ihrer Einflhrung
mehrere Bedingungen erfllt sind (vgl.
hierzu die Stellungnahme zur postna-
talen pradiktiven genetischen Diagno-
stik (medgen 12 (2000) 376-377).

— Wichtigste Voraussetzung ist die Si-
cherstellung eines ausreichenden
Informations- und Beratungsange-
botes zu allen wesentlichen Aspek-
ten der zu untersuchenden Krank-
heit bzw. Krankheitsdisposition.

- Die Eigentumsrechte am Untersu-
chungsmaterial sowie die Rechte
an der Verwendung der Untersu-
chungsergebnisse bedlrfen eindeu-
tiger Regelungen (siehe hierzu Stel-
lungnahme zu DNA-Banking und
personenbezogenen Daten in der
biomedizinischen Forschung, med-
gen 16 (2004) 347-350). Ein Frage-
recht von nicht-autorisierten Dritten
nach Durchfiihrung oder Ergebnis-
sen einer solchen Diagnostik muss
ausgeschlossen sein.

- Préadiktive Diagnostik darf grund-
séatzlich nur bei einwilligungsfahigen
Personen durchgefihrt werden.
Ausnahmen sind Krankheiten, bei
denen wichtige praventive oder the-
rapeutische MaBnahmen bereits im
Kindesalter eingeleitet werden kén-
nen (siehe hierzu Stellungnahme
zur genetischen Diagnostik im Kin-
des- und Jugendlichenalter, med-
gen 7(1995) 358-359).

— Préadiktive genetische Diagnostik
kann Informationen Uber den gene-
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tischen Status nicht untersuchter
Familienmitglieder offenbaren. Die-
ser Situation ist bei der Beratung
vor der Testung im besonderen
MaBe Rechnung zu tragen. Dabei
sollte es das Ziel aller beteiligten
Personen sein, ein Einvernehmen
zwischen den Angehdrigen zu er-
zielen.

— Pradiktive genetische Diagnostik
sollte von wissenschaftlichen Pro-
jekten begleitet eingefiihrt werden,
bei denen gleichzeitig Nutzen, Risi-
ken und potentielle Folgewirkungen
untersucht werden.

Es ist grundsétzlich notwendig, flr
pradiktiv diagnostizierbare Erkrankun-
gen bzw. Erkrankungsgruppen Richt-
linien zu erarbeiten, so wie dies erst-
mals paradigmatisch fir die Hunting-
ton-Krankheit unter Einbeziehung Be-
troffener umgesetzt wurde. Im Hin-
blick auf die Rahmenbedingungen
pradiktiver genetischer Diagnostik
wird ausdrtcklich auf die Leitlinien zur
humangenetischen Beratung (medgen
8 (1996) 3: Bl 1-2) und zur molekular-
genetischen Labordiagnostik (medgen
8 (1996) 3: Bl 4) verwiesen.

9.3. Heterozygotendiagnostik

und Bevélkerungsscreening

Die Fortschritte der molekularen Hu-
mangenetik haben neue Mdglichkei-
ten geschaffen, Heterozygotie (Anla-
getragerschaft) fir zahlreiche rezes-
siv erbliche Erkrankungen festzustel-
len. Es ist zu erwarten, dass derartige
Untersuchungsverfahren in Zukunft
flr eine groBe Anzahl von Krankheiten
zur Verfigung stehen. Damit wird es
moglich, den Heterozygotenstatus
gesunder Personen im Einzelfall, aber
auch systematisch in Bevdlkerungs-
gruppen (Bevolkerungsscreening)
festzustellen.

Die GfH ist der Auffassung, dass
Heterozygotentests ausreichend in-
formierten Personen zugénglich sein
sollten, wenn die Durchfihrung ge-
winscht wird, insbesondere Mitglie-
dern einer Familie, in der bereits die
entsprechende autosomal oder X-
chromosomal rezessiv erbliche Er-
krankung aufgetreten ist, oder Perso-
nen, die aus einer Bevdlkerungsgrup-
pe mit bekannt hoher Genfrequenz fir



eine rezessiv erbliche Erkrankung
stammen, oder Partnern, die mitein-
ander verwandt sind.

Voraussetzung fir eine Untersuchung
ist in jedem Fall unabh&ngig vom An-
lass eine umfassende individuelle
Aufklarung tber Haufigkeit, Ursache,
Symptomatik, Verlauf und Therapie
derjenigen Krankheit, auf deren Anla-
getréagerschaft hin untersucht werden
soll. Nur auf der Basis dieses Wis-
sens kann eine qualifizierte Entschei-
dung Uber die Inanspruchnahme er-
folgen. Eine derartige Aufkldrung
schafft die Voraussetzungen fir ein
Verstdndnis der Bedeutung eines Te-
stergebnisses.

Voraussetzung fir ein Heterozygoten-
Bevdlkerungsscreening ware neben
der umfassenden und sachgerechten
Aufklarung der Bevodlkerung die Si-
cherstellung der Freiwilligkeit der Teil-
nahme an einer Untersuchung und
die Einsichtsfahigkeit der zu untersu-
chenden Personen in die Tragweite
ihrer Entscheidung sowie die Sicher-
stellung der Qualifikation der fur die
Beratung und Untersuchung Verant-
wortlichen und eine vorhergehende
Evaluation eventueller Risiken. Die
GfH lehnt ein solches Bevdlkerungs-
screening zum jetzigen Zeitpunkt
deshalb ab, weil die Rahmenbedin-
gungen hierfur nicht gegeben sind.
Dies betrifft sowohl die Aufkldrung
der Offentlichkeit, als auch die Si-
cherstellung der erforderlichen quali-
fizierten Beratung und die Durchfiih-
rung wissenschaftlicher Projekte, auf
deren Grundlage weitere Entschei-
dungen gefallt werden kdénnten. In
diesem Zusammenhang wird aus-
dricklich auf die Stellungnahme der
GfH zum Heterozygoten-Bevdlke-
rungsscreening Bezug genommen
(medgen 12 (2000) 376).

Ein prasymptomatisches Bevdlke-
rungsscreening kann nur dann ver-
tretbar sein, wenn es sich auf Krank-
heiten bezieht, fir die wirksame und
wenig belastende PraventionsmaB-
nahmen zur Verfligung stehen. Ein
solches Screening darf nur auf freiwil-
liger Basis angeboten werden und
muss durch wissenschaftliche Stu-
dien zu medizinischen und psychoso-
zialen Aspekten begleitet werden.

Eine qualifizierte Beratung der Teil-
nehmer muss sichergestellt sein,
ebenso der Schutz der als Risikoper-
sonen identifizierten Teilnehmer vor
jeder Form von Benachteiligung.

9.4. Untersuchung genetischer
Dispositionsvarianten

In den vergangenen Jahren ist eine
schnell wachsende Zahl von Genvari-
anten bekannt geworden, denen eine
Bedeutung als individuelle Disposi-
tionsfaktoren fir multifaktoriell be-
dingte sogenannte ,Volkskrankheiten®
oder fUr pharmakogenetische Reak-
tionsweisen auf Medikamente und
andere exogene Einwirkungen zuge-
schrieben wird. Derartige Genvarian-
ten unterscheiden sich von den fur
monogene Erbleiden verantwortlichen
Genmutationen in zwei fir ihre indivi-
dual- und bevélkerungsmedizinische
Beurteilung bedeutsamen Aspekten:

Erstens bedeutet das Vorliegen eines
bestimmten Genotyps in der Regel
nicht, dass sich der assoziierte Pha-
notyp mit hoher Wahrscheinlichkeit
manifestieren wird. Zweitens kommen
solche Varianten in der Allgemeinbe-
vOBlkerung haufig vor. Angesichts ihrer
komplexen Interaktionen mit anderen
genetischen und nichtgenetischen
Faktoren ist die individuelle gesund-
heitliche Bedeutung von Genvarian-
ten flr die untersuchte Person und
damit auch die individuelle Wirksam-
keit eventueller, auf den Genotyp be-
zogener praventiver MaBnahmen nur
schwer bestimmbar.

Die GfH fordert daher fir den Einsatz
von Testverfahren auf genetische Dis-
positionsfaktoren flir einzelne Erkran-
kungen und fir den Einsatz individu-
alisierter Therapien die umfassende
Evaluation und klinische Validierung
ihrer praventiven Relevanz. Die Dia-
gnostik genetischer Dispositionsfak-
toren stellt erhebliche Anforderungen
an die Qualitat von Aufklarung bzw.
Beratung und Befundinterpretation
(siehe Stellungnahme der GfH zur ge-
netischen Diagnostik auf Disposi-
tionsfaktoren; medgen 16 (2004) 115-
117).

9.5. Array-Technologie
Die technische Entwicklung von Ver-
fahren zur simultanen Analyse zahlrei-

cher genetischer Einzelparameter, na-
mentlich der sogenannten ,DNA-Ar-
rays“, hat der genetischen Grundla-
genforschung wesentliche Impulse
gegeben. Der klinische Einsatz einer
solchen Multiparameteranalytik kann
dort sinnvoll sein, wo ein einzelner
Phé&notyp durch eine Vielzahl von Ge-
naktivitaten bestimmt wird; dies gilt
beispielsweise flir DNA-Expressions-
profile von Tumorgeweben, fir die pa-
rallele Untersuchung von mehreren
Genen, die unabhangig mit einem de-
finierten Krankheitsbild assoziiert
wurden oder fur Array-Diagnostik
konstitutioneller chromosomaler Im-
balancen bei Fehlbildungssyndromen.
Derartige Screeningverfahren erfor-
dern eine umfassende Aufklarung
Uber Sinn und Zweck eines derartigen
Vorgehens. Gegebenenfalls ist auf
einzelne genetische Parameter naher
einzugehen und in besonderer Weise
auf klinische sowie préaventive Bedeu-
tung des Vorgehens hinzuweisen.

Die Anwendung von Multiparameter-
analysen auf konstitutionelle geneti-
sche Varianten, die sich auf mehrere
verschiedene klinische Phanotypen
bzw. Krankheitsrisiken beziehen, ist
bislang unzureichend durch prospek-
tive Studien validiert. Die GfH lehnt
daher im Rahmen der genetischen Di-
agnostik den Einsatz genetischer
Multiparameterscreenings auf klinisch
nicht zusammenh&ngende konstitu-
tionelle Varianten zur Erstellung allge-
meiner ,Risikoprofile® ab.

9.6. Prénataldiagnostik (PND)

Die individuelle Entscheidung von El-
tern, eine vorgeburtliche Diagnostik
im Hinblick auf eine kindliche Erkran-
kung oder Fehlentwicklung mit der
Mdoglichkeit eines Schwangerschafts-
abbruches bei einem betroffenen
Kind in Anspruch zu nehmen, ist zu
respektieren. Diese Untersuchung ist
fur viele Frauen und Familien eine
wichtige Option bei der Familienpla-
nung. Voraussetzung fur die Inan-
spruchnahme ist nach Auffassung der
GfH eine umfassende Aufkldrung, die
den Ansprichen einer humangeneti-
schen Beratung gentgt und der
Schwangeren eine qualifizierte Ent-
scheidung fiir oder gegen die Unter-
suchung ermdéglicht.
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Vor allem ist die individuelle Entschei-
dung von Eltern zu respektieren, eine
vorgeburtliche Diagnostik im Hinblick
auf eine kindliche Erkrankung oder
Fehlentwicklung nicht in Anspruch zu
nehmen.

Eine prénatale Diagnostik (PND) soll
jedoch nur durchgefuhrt werden,
wenn sie zur Klarung einer medizini-
schen Problemstellung erforderlich
ist. Eine vorgeburtliche Befunderhe-
bung, die ausschlieBlich dem Zweck
dient, Aussagen Uber Merkmale ohne
Krankheitswert zu machen, auf deren
Grundlage eine Entscheidung Uber ei-
nen selektiven Schwangerschaftsab-
bruch geféllt werden kénnte, wird ab-
gelehnt. Eine pranatale Vaterschafts-
diagnostik wird deshalb ebenfalls ab-
gelehnt, es sei denn, dass eine medi-
zinische Problemstellung vorliegt (sie-
he Stellungnahme zur pranatalen Va-
terschaftsdiagnostik, medgen 4/2
(1992)12). Ebenso ist eine Préanataldi-
agnostik zur Geschlechtswahl grund-
satzlich nicht vertretbar (siehe Erkla-
rung zur prénatalen Geschlechtsdiag-
nostik, medgen 2/2,3(1990) 8). Eine
gezielte vorgeburtliche Geschlechts-
diagnostik soll ausschlieBlich bei ei-
nem hohen Risiko fir eine nicht auf
andere Weise diagnostizierbare ge-
schlechtsgebunden erbliche Erkran-
kung angeboten werden. Eine préna-
tale Diagnostik mit dem ausschlieB-
lichen Ziel der Feststellung des
Heterozygotenstatus des ungebore-
nen Kindes fur eine rezessiv erbliche
Erkrankung oder Entwicklungsstérung
soll ebenfalls nicht angeboten wer-
den.

Der Zugang zur Prénataldiagnostik
soll allen Schwangeren offen stehen.
Da eine vorgeburtliche Diagnostik
auch der Vorbereitung auf die Geburt
eines kranken oder behinderten Kin-
des dienen kann, dessen Eltern einen
Schwangerschaftsabbruch grund-
satzlich ablehnen, darf der Zugang
zur Pranataldiagnostik nicht von einer
vorangehenden Entscheidung Uber
einen Schwangerschaftsabbruch bei
einem betroffenen Kind abhangig ge-
macht werden.

Kann vom Ergebnis einer solchen
prénatalen Diagnostik ausgehend ein
Schwangerschaftsabbruch erfolgen,

muss eine erneute humangenetische
Beratung, evtl. auch fachubergrei-
fend, der Schwangeren durchgefiihrt
werden; die gesetzliche Festschrei-
bung einer entsprechenden Bera-
tungspflicht wird gefordert.

Genetische Prénataldiagnostik soll
grundsétzlich nur zu einem Zeitpunkt
durchgefiihrt werden, zu dem abzuse-
hen ist, dass das Ergebnis der Unter-
suchung vor dem Beginn der extra-
uterinen Lebensféhigkeit des Feten
vorliegen wird. Spéter in der Schwan-
gerschaft durchgefihrte Pranataldiag-
nostik ist nur dann vertretbar, wenn
entweder die zu untersuchende
Krankheit regelméaBig nicht mit dem
Uberleben des Kindes nach der Ge-
burt vereinbar oder wenn bei geplan-
ter Weiterfihrung der Schwanger-
schaft das Ergebnis der Untersu-
chung fur die Betreuung und Thera-
pie vor, unter oder nach der Geburt
bedeutsam ist.

Auf die Stellungnahme zur Prénatal-
diagnostik und zum Schwanger-
schaftsabbruch wird ausdricklich
verwiesen (medgen 5 (1993) 176).

9.7. Praimplantationsdiagnostik
(PID)

Die Praimplantationsdiagnostik, die
vor Implantation eines Embryos in die
Gebarmutter durchgefihrt wird, ist
die frlheste Form einer PND. Man
unterscheidet:

- Untersuchung von frilhen embryo-
nalen Zellen (Blastomerendiagnos-
tik)

— Morphologische Beurteilung des
frihen Embryos auf seine Entwick-
lungsfahigkeit

— Indirekte Diagnostik von Eizellen
durch Untersuchung der Polkdrper
(sog. Polkérperdiagnostik; PKD)

PID an Blastomeren und die morpho-
logische Beurteilung frither Embryo-
nen zur Verbesserung der Schwan-
gerschaftsrate bei gleichzeitig gewoll-
ter Verminderung von Mehrlings-
schwangerschaften ist unter den
gegenwartigen Rahmenbedingungen
des Embryonenschutzgesetzes in
Deutschland nicht durchfuhrbar. In
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mehreren Landern auBerhalb
Deutschlands wird eine Praimplanta-
tionsdiagnostik an Blastomeren und
die morphologische Beurteilung fri-
her Embryonen jedoch in speziellen
Fallen als wichtige frihzeitige Mog-
lichkeit einer Pranataldiagnostik an-
gesehen und deshalb erforscht,
weiterentwickelt und praktiziert. Eine
weiterfihrende Diskussion zu dieser
speziellen Thematik ist daher sicher-
lich auch in Deutschland zu win-
schen. Die GfH ist der Auffassung,
dass eine im Rahmen der rechtlichen
und berufsrechtlichen Regelungen zu-
lassige Praimplantationsdiagnostik
grundsétzlich allen Frauen zur Verfu-
gung stehen sollte, die ein spezielles
genetisches Risiko fur eine schwer-
wiegende kindliche Erkrankung oder
Entwicklungsstérung tragen, und die-
ses Risiko mit dieser Methode zur
Vermeidung spaterer Schwanger-
schaftsabbrliiche abklaren lassen
mochten. Wegen der einer solchen
Diagnostik inharenten Probleme sind
jedoch hohe Anforderungen an die
Rahmenbedingungen zu stellen, die
insbesondere die Beratung mit der
Abwéagung von genetischen Risiken
und den Problemen und Risiken der
Untersuchungsmethode betreffen.
Eine unabdingbare Voraussetzung fir
die Einflhrung einer jeden Art von
Praimplantationsdiagnostik in die me-
dizinische Praxis ist die berufsrechtli-
che Verankerung, dass Indikations-
stellung und Durchfihrung nur im
Rahmen einer humangenetischen Be-
ratung erfolgen dirfen und an die ent-
sprechende Qualifikation bzw. Fach-
kunde in ausgewiesenen Zentren ge-
bunden sind.

Die im Ausland praktizierte morpho-
logische Beurteilung frihester Embry-
onen im Hinblick auf deren Entwick-
lungsmaoglichkeit scheint die Schwan-
gerschaftsrate nach in-vitro-Fertilisa-
tion signifikant zu verbessern und die
Rate unerwinschter héhergradiger
Mehrlingsschwangerschaften zu ver-
mindern. Die Diskussion, ob daher
das Embryonenschutzgesetz modifi-
ziert werden sollte, wird zurzeit in
Deutschland intensiv gefiihrt.

Eine Praimplantationsdiagnostik an
Polkérpern (PKD) ist auch in Deutsch-
land mdéglich, da das Embryonen-



schutzgesetz dann nicht berlhrt ist,
wenn die Untersuchung vor Auflo-
sung der Vorkernmembranen in der
Eizelle abgeschlossen ist. Nach deut-
scher Rechtsauffassung liegt ein Em-
bryo erst nach dieser Auflésung der
Kernmembranen und damit der Ver-
schmelzung der beiden Vorkerne vor.
Eine PKD zur Erkennung eines erhdh-
ten spezifischen Risikos flir eine
monogen verursachte genetische Er-
krankung oder fur spezifische chro-
mosomale Risiken als Folge familiarer
balancierter Chromosomenanomalien
wird in Deutschland in seltenen Fallen
durchgeflihrt. Neben der geringen
Schwangerschaftsrate nach einer Pol-
korperdiagnostik existieren schwer-
wiegende Nachteile gegentber einer
PID an Blastomeren, so dass langfri-
stig eine PKD keine Alternative zu ei-
ner Diagnostik an Blastomeren dar-
stellt.

Im Gegensatz zur Untersuchung bei
spezifischen Risiken kann eine Dia-
gnostik sowohl an Blastomeren als
auch an Polkérpern neben der mor-
phologischen Beurteilung friiher Em-
bryonen zur eventuellen Verbesse-
rung der Geburtenrate und zur Ver-
minderung héhergradiger Mehrlings-
schwangerschaften nach in-vitro-Fer-
tilisation eingesetzt werden. Es ist be-
kannt, dass in frlhen Embryonen
zahlreiche Trisomien zur Nicht-Im-
plantation bzw. zum friihen Absterben
des Embryos flhren. Rein theoretisch
kdédnnte durch frihzeitige Erkennung
und Verzicht auf Transfer solcher an-
euploider Eizellen bzw. Embryonen
die Schwangerschaftsrate nach in-vi-
tro-Fertilisation erhéht werden. Uber-
zeugende Belege flr diese theore-
tisch zu erwartende glinstige Beein-
flussung der Schwangerschaftsrate
liegen bisher nicht vor.

Die mit PID zusammenhdngenden
Probleme sind in der Musterrichtlinie
zur Durchfiihrung der assistierten Re-
produktion, die eine Kommission des
wissenschaftlichen Beirates der
Bundeséarztekammer erarbeitet hat,
ausfiihrlich diskutiert (Dt Arztebl
103(2006) A-1392).

10. Gentherapie

Die Entwicklung der somatischen
Gentherapie ist eine wiinschenswer-
te Folge der molekulargenetischen
Aufkldrung von genetisch bedingten
Erkrankungen beim Menschen. Hier-
bei wird mit verschiedenen Methoden
versucht, eine genetische Information
in die Kérperzellen eines Patienten
einzubringen mit dem Ziel, hierdurch
eine Heilung oder Milderung der
Symptomatik herbeizufiihren. Ein sol-
ches Verfahren ist wiinschenswert,
weil es die Mdglichkeit verspricht,
Krankheiten, die bisher nicht oder nur
unzulénglich therapierbar waren, be-
handeln zu kénnen und damit einen
Beitrag zur Verminderung mensch-
lichen Leidens durch Krankheit dar-
stellt.

Die GfH vertritt deshalb die Auffas-
sung, dass parallel zu konventionel-
len Therapieverfahren die Entwicklung
und Anwendung von somatischer
Gentherapie gefordert werden sollte.
An den Einsatz einer solchen Genthe-
rapie sind die Ublichen Anforderungen
wie an sonstige arztliche Behandlun-
gen und die vorausgehende Beratung
der Patienten zu stellen. Die GfH
lehnt jedoch die Entwicklung und An-
wendung gentherapeutischer Verfah-
ren ab, die nicht der Behandlung von
Krankheitssymptomen eines Patien-
ten dienen. Da die bisherigen Erfolge
der Gentherapie gering sind und sich
auf wenige genetisch bedingte Er-
krankungen beschrénken, warnt die
GfH davor, relevante gentherapeuti-
sche Erfolge in kurzen Zeitrdumen zu
erwarten.

Die sogenannte Keimbahntherapie ist
dagegen keine medizinische Behand-
lung eines Patienten, sondern eine
genetische Manipulation elterlicher
Keimzellen oder embryonaler Zellen
mit dem Ziel der Erzeugung eines
Menschen ohne eine bestimmte ge-
netisch bedingte Erkrankung. Gegen-
wartig und auf absehbare Zeit sind
aus wissenschaftlich- technischen
und medizinisch-ethischen Grinden
keine vernlinftigen und verantwortba-
ren Einsatzméglichkeiten fur diese
Technik absehbar.

Grundsétzliche ethische Bedenken
ergeben sich darlber hinaus aus der

Tatsache, dass es sich bei der sog.
Keimbahntherapie um ein Experiment
handelt, dessen zugrundeliegende
Hypothese durch eine menschliche
Existenz verifiziert oder falsifiziert
wird. Da die Ergebnisse dieses Expe-
rimentes unabhangig davon, ob sie
fehlerhaft sind oder nicht, in allen
nachfolgenden Generationen repro-
duziert werden, muss die Schadens-
gréBe unabhangig von der Eintritts-
wahrscheinlichkeit fir einen Schaden
als potentiell unbegrenzt angesehen
werden.

Aus diesen Grinden wird die Ent-
wicklung und Anwendung einer sog.
Keimbahntherapie beim Menschen
abgelehnt.

Anmerkungen

1) Mit den in diesem Positionspapier verwen-
deten Personen- und Téatigkeitsbezeichnungen
sind, auch wenn sie aus Griinden der besseren
Lesbarkeit nur in einer Form auftreten, beide
Geschlechter gemeint.

2) Arzte, die die friiher von den Arztekammern
erteilte Zusatzbezeichnung ,Medizinische Ge-
netik“ besitzen, sind bezlglich der fachlichen
Kompetenz zur humangenetischen Beratung
den Fachérzten fir Humangenetik gleichge-
stellt.

Erstellt von der Kommission
fur Grundpositionen und ethische Fragen

Sprecher
Prof. Dr. Wolfram Henn, Homburg/Saar

Mitglieder der Kommission

Prof. Dr. Christa Fonatsch, Wien

Dr. med. Christine Jung, Heidelberg

Prof. Dr. med. Eberhard Schwinger, Libeck
Prof. Dr. med. Thomas Haaf, Mainz

Verabschiedet vom Vorstand der Deutschen
Gesellschaft fir Humangenetik am 5.6.2007

Zitierhinweis

Deutsche Gesellschaft fur Humangenetik e.V.
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