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Stellungnahme der
Deutschen Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin e.V. (DGKJ)
zum Regierungsentwurf
»eines Gesetzes uiber genetische Untersuchungen bei Menschen
(Gendiagnostikgesetz — GenDG)*

Die DGKJ begruft ausdricklich den Willen des Gesetzgebers, mit diesem Gesetz
Rahmenbedingungen fir eine pradiktive Gen-Diagnostik zu schaffen und unterstitzt
nachdrtcklich die Intention des Gesetzes, die Menschen vor Missbrauch genetischer
Untersuchungen und genetischer Daten zu schutzen.

Der Grof3teil der genetisch bedingten sogenannten monogenen Erkrankungen ftritt vor
allem in den ersten Lebensjahren erstmals auf und wird daher grofdtenteils von
Facharzten fir Kinder- und Jugendmedizin diagnostiziert. Damit ist die Kinder- und
Jugendmedizin als Fach in besonderer Weise von dem Entwurf des
Gendiagnostikgesetzes betroffen.

Die DGKJ spricht sich nachdricklich dafir aus, dass die Diagnostik der genetisch
bedingten, d.h. speziell der monogenen Krankheiten, in Zukunft weiterhin ohne
birokratische Erschwernisse mdglich sein muss. Einige Regelungen des jetzigen
Entwurfs stehen dem jedoch entgegen, insbesondere da sich die Gesetzesvorlage
nicht auf die pradiktive Gendiagnostik insbesondere der genetischen Veranlagungen
(polygene Erkrankungen, Genchip) beschrankt, sondern die Diagnostik von
bestehenden Erkrankungen und sogar die Bestimmung genetischer Merkmale
allgemein ausdricklich einschlieRt. Die DGKJ sieht daher in der Sorge um die erreichte
Qualitédt der Betreuung unserer Patienten mit genetischen Erkrankungen einige
Passagen des Entwurfs kritisch und schlagt Anderungen bzw. Klarungen von Begriffen
und Zustandigkeiten vor, um die Arbeitsfahigkeit des Kinder- und Jugendarztes zu
erhalten. Im Einzelnen betrifft dies folgende Regelungen:

§ 3 Begriffsbestimmungen

,Im Sinne dieses Gesetzes ... (Nr.) 2. ist genetische Analyse eine Analyse ...c) der
Produkte der Nukleinsduren (Genproduktanalyse)*

Damit wiirde ein grofder Teil der traditionellen Labordiagnostik unter die Regelungen
des GenDG fallen und grundsatzlich alle diagnostischen Untersuchungen zum
Proteinphanotyp und zur Proteinfunktion erfassen. Dies betrifft z.B. Blutgruppen-
bestimmungen oder die Diagnostik von Stoffwechselerkrankungen. Aber auch eine
einfache Cholesterinbestimmung wirde unter die Regelung des Gesetzes fallen, weil
der Cholesterinspiegel im Blut teilweise alimentar bestimmt, gréfRtenteils aber
genetisch reguliert wird. Damit musste vor jeder Cholesterinbestimmung eine
Aufklarung erfolgen, gefolgt von einer schriftichen Einwilligung sowie einer
anschlieBenden Beratung.
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Es kann nicht die Intention des Gesetzes sein, einfache Laboruntersuchungen zum
Gegenstand umfangreicher genetischer Beratung zu machen.

Die DGKJ pladiert fur die Streichung von § 3, 2 c). Alternativ ware eine
Ergédnzung von § 3, Nr. 2 ¢c) moéglich um die Woérter ,,sofern dabei unmittelbar eine
Feststellung der genetischen Eigenschaften ermoglicht wird“ (siehe
Stellungnahme des Bundesrates vom 10.10.2008, Drucksache 633/08, Nr. 5).

§ 3 Begriffsbestimmungen

»Im Sinne dieses Gesetzes ... (Nr.) 9. ist genetische Reihenuntersuchung eine
genetische Untersuchung zu medizinischen Zwecken, die systematisch der gesamten
Bevélkerung oder bestimmten Personengruppen in der gesamten Bevdlkerung
angeboten wird, ohne dass bei der jeweiligen betroffenen Person notwendigerweise
Grund zu der Annahme besteht, sie habe die genetischen Eigenschaften, deren
Vorhandensein mit der Untersuchung geklért werden soll,“

Da die Gesetzesanmerkungen zu § 3, Nr. 2c) explizit die Tandemmassen-
spektrometrie und die Anmerkungen zu § 3, Nr. 9 das Neugeborenen-Screening
erwahnen, wirde in Zukunft bei Verabschiedung des Gesetzentwurfs das
Neugeborenen-Screening unter die Auflagen des GenDG fallen.

Die DGKJ geht auch hier davon aus, dass der Gesetzgeber nicht intendiert, die
strengen Beratungsauflagen des GenDG auf das weltweit erfolgreich als
RoutinemaBnahme  zur  Friherkennung schwerer  Stoffwechselerkrankungen
eingesetzte Neugeborenen-Screening auszudehnen. Hier wére insbesondere auch zu
befiirchten, dass die erreichte Verbreitung und die jetzt sehr gute Akzeptanz der
Neugeborenen-Screenings zuriickginge. Dies hatte fatale Konsequenzen fir die
rechtzeitige Behandlung schwerster Erkrankungen, die durch das Screening in ihren
Konsequenzen weitgehend beherrschbar wurden.

Die DGKJ pladiert dafiir, das Neugeborenen-Screening nicht unter die Auflagen
des GenDG zu stellen oder es alternativ im Gesetz zu belassen, dann aber mit
Sonderregelungen fiir das Neugeborenen-Screening wie vom Bundesrat
vorgeschlagen (Stellungnahme des Bundesrates vom 10.10.2008, Drucksache
633/08, Nr. 11). Ziel muss sein, dass das Neugeborenen-Screening in seiner
jetzigen Form ohne zusitzliche biirokratische Hiirden / Beratungsauflagen
erhalten bleibt.

§ 5 Qualitatssicherung genetischer Analysen

,Genetische Analysen im Rahmen genetischer Untersuchungen diirfen nur von
Einrichtungen vorgenommen werden, die eine Akkreditierung fiir die Durchfiihrung der
genetischen Analysen durch eine hierfiir allgemein anerkannte Stelle erhalten haben.”

Im Bereich der universitaren Medizin muss der Spielraum zur Weiterentwicklung
diagnostischer Verfahren weiterhin gewahrleistet sein. Das Gesetz bezieht sich zwar
laut § 2, Abs. 2 ausdriicklich nicht auf Forschung, dabei muss aber beachtet werden,
dass die Grenzen von Forschung und Diagnostik immer unscharf sein werden. Dies
bedeutet, dass gendiagnostische Analysen durch Forschungsgruppen aulierhalb
akkreditierter Labors mdéglich sein missen.

Die DGKJ pladiert fiir eine Offnungsklausel fiir den Bereich der
Hochschulmedizin.

§ 7 Arztvorbehalt

(1) ,Eine diagnostische genetische Untersuchung darf nur durch Arztinnen und Arzte
und eine préadiktive genetische Untersuchung nur durch Fachérztinnen oder
Fachérzte fiir Humangenetik oder andere Arztinnen oder Arzte, die sich beim
Erwerb einer Facharzt-, Schwerpunkt- oder Zusatzbezeichnung fiir genetische
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Untersuchungen im Rahmen ihres Fachgebietes qualifiziert haben, vorgenommen
werden. ...

(2) Eine genetische Beratung nach §10 darf nur durch in Absatz 1 genannte Arztinnen
oder Arzte, die sich fiir genetische Beratungen qualifiziert haben, vorgenommen
werden. “

Die DGKJ begrift ausdriicklich den Arztvorbehalt. Die Definitionen hierzu sind aber
unklar bzw. der Nachweis der Qualifikation flr Nicht-Humangenetiker ist unscharf
formuliert. Humangenetiker dirfen demnach alle Untersuchungen und Beratungen
durchfiihren, obwohl sie die Patienten in der Regel weder ambulant noch stationar
betreuen. Fachéarzte fur Kinder- und Jugendmedizin, von denen die Patienten in der
Regel primar diagnostiziert und behandelt werden und bei denen die klinische
Sachkompetenz liegt, missen aber gegebenenfalls alle Untersuchungen durchfiihren
durfen, die fiir sie als Spezialisten gerade der seltenen genetischen Erkrankungen
relevant sind. Dies betrifft auch die Durchfiihrung einer genetischen Beratung im
Rahmen der Befundmitteilung.

Die DGKJ weist an dieser Stelle nochmals nachdriicklich darauf hin, dass ein grof3er
Teil der genetisch bedingten Erkrankungen in das Lebensalter der Patienten fallt, fir
die die Kinder- und Jugendmedizin fachlich zustandig ist, deren Aufgaben von keinem
anderen Fachgebiet tbernommen werden kénnen.

Die DGKJ pladiert daher dafiir, den Arztvorbehalt ggf. fachspezifisch um die
Kinder- und Jugendmedizin zu erweitern.

§ 11 Mitteilung der Ergebnisse genetischer Untersuchungen und Analysen

»(3) Die verantwortliche &rztliche Person darf das Ergebnis der genetischen
Untersuchung oder Analyse anderen nur mit ausdriicklicher und schriftlicher
Einwilligung der betroffenen Person mitteilen.“

Aus Sicht der DGKJ sollte das anonymisierte Ergebnis der genetischen Untersuchung
oder Analyse im Rahmen der wissenschaftlichen Lehre verwendet werden dirfen.
Denn sonst waren studentischer Unterricht, Fort- und Weiterbildung praktisch nicht
mehr durchfihrbar, wenn fir jeden diagnostischen Befund eine schriftliche
Einverstandnis-Erklarung zur Verwendung des Befundes im Rahmen der
wissenschaftlichen Lehre vorliegen misste.

Die DGKJ pladiert ausdriicklich dafiir, anonymisierte Ergebnisse genetischer
Analysen im Rahmen der wissenschaftlichen Lehre verwenden zu diirfen, weil
sonst die moderne éarztliche Ausbildung, und insbesondere die Ausbildung
derjenigen Arzte, die fiir genetische Beratung zustindig sind, nicht mehr méglich
sein wird.

§ 14 Genetische Untersuchungen bei nicht einwilligungsfihigen Personen

(1) Bei einer Person, die nicht in der Lage ist, Wesen, Bedeutung und Tragweite der
genetischen Untersuchung zu erkennen und ihren Willen hiernach auszurichten,
dirfen eine genetische Untersuchung zu medizinischen Zwecken sowie die
Gewinnung der dafiir erforderlichen genetischen Probe nur vorgenommen werden,
wenn ...

2. die Untersuchung zuvor der Person in einer ihr gemélBen Weise soweit wie
mdéglich versténdlich gemacht worden ist und sie die Untersuchung oder die
Gewinnung der dafiir erforderlichen genetischen Probe nicht ablehnt,“

Es ist allgemeine Lebenserfahrung und Bestandteil der taglichen Arbeit des Kinder-
und Jugendarztes, dass gerade Kleinkinder, teilweise auch noch Schulkinder, allein
schon beim Anblick des weilden Kittels und/oder der Spritze ihren Arm zurlickziehen
und somit der Blutabnahme offensichtlich nicht zustimmen. Sie lehnen die Gewinnung
der Probe jedoch wegen der damit verbundenen Unannehmlichkeit ab, nicht aus
Grinden der Selbstbestimmung. Die gegenwartige Form des Halbsatzes untersagt
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eine genetische Untersuchung, wenn das Kind durch Weinen oder eine
Abwehrbewegung generelle Ablehnung zeigt. Damit wird dem Kind und seiner Familie
die Chance zur Nutzung genetischer Untersuchungen und damit die Grundlage einer
orientierenden, beratenden praventivarztlichen Betreuung und Behandlung genommen.

Die DGKJ pladiert daher fiir die Streichung der unterstrichenen Passage.

§ 23 Richtlinien

»(1) Beim Robert-Koch-Institut wird eine interdisziplindr zusammengesetzte,
unabhdngige = Gendiagnostik-Kommission  eingerichtet, die sich aus 13
Sachversténdigen aus den Fachrichtungen Medizin und Biologie, zwei
Sachversténdigen aus den Fachrichtungen Ethik und Recht sowie zwei Vertretern der
flr die Wahrnehmung ihrer Interessen gebildeten mal3geblichen Spitzenverbdnde der
Patienten und Verbraucher zusammensetzt...”

Die DGKJ begrift grundsatzlich die Einrichtung dieser geplanten Kommission.
Grundsatzlich stellt sich aber die Frage, mit welcher Kompetenz und in welchem
Umfang eine Kommission Richtlinien zur Diagnostik bestehender Erkrankungen
erlassen kann, da der Gesetzentwurf sich ausdricklich nicht auf eine pradiktive
genetische Diagnostik beschrankt. Die Empfehlungen der Kommission kénnen somit
ohne weiteres im Widerspruch zu Leitlinien und Empfehlungen von Fachgesellschaften
stehen. Die Notwendigkeit zu Abstimmungen erzeugt weiteren Regulierungsbedarf, so
dass dringend empfohlen wird, die Aufgaben der Kommission klar zu definieren und
z.B. auf pradiktive Diagnostik zu beschrénken.

Die DGKJ schlagt vor, dass unter den im Gesetzentwurf genannten 13
Sachverstandigen aus Medizin und Biologie neben den Humangenetikern
mindestens drei Padiater vertreten sein miissen. Kinder- und Jugendmediziner
sind Experten der Gendiagnostik, weil Uber zwei Drittel der monogenen
Krankheiten, die ja Gegenstand der Gendiagnostik sind, bereits im Kindesalter
diagnostiziert werden, und weil sie letztendlich das Neugeborenenscreening auf
angeborene (monogene) Erkrankungen medizinisch verantworten.

Die DGKJ schlagt alternativ vor, dass die medizinische Diagnostik monogener
Erkrankungen aus der Zustandigkeit der Kommission herausgenommen wird.

Forschungszwecke

Die DGKJ unterstitzt die Absicht der Regierung, ,genetisch-medizinische
Untersuchungen zu Forschungszwecken® nicht im Rahmen des GenDG zu
reglementieren. Ein entsprechendes Regelwerk bedrohte die Forschungsfreiheit und
bedirfte einer weit Uber die Intention des GenDG hinausgehenden grundsatzlichen
Erérterung zur Einengung des Grundrechts gemaR Art. 5 Abs. 3 GG.
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