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Vorwort

Die vorliegenden Empfehlungen sind das Ergebnis eines vom Bundesmi-
nisterium für Bildung und Forschung geförderten Projektes zur prädikti-
ven Diagnostik. Sie basieren neben inhaltsanalytischen Auswertungen von
Literatur auf Befragungen von Personen, die aufgrund eines familiären
Krankheitsfalls eine genetische Beratung suchten oder suchen wollten (im
Folgenden: Ratsuchende) und auf der Befragung von Ärztinnen und Ärz-
ten mit humangenetischer Expertise (im Folgenden: Experten). Ratsuchen-
den und Experten sei an dieser Stelle herzlich gedankt für ihre Teilnahme
und ihre Zeit!

Am Projekt beteiligt waren auch Christian Lenk und Werner Schneider.
Sie brachten medizinethisches und soziologisches Wissen, ihren Rat und
ihre Hilfe in mehreren Projektsitzungen und darüber hinaus in das Vorha-
ben ein. Vieles davon ist in den vorliegenden Text eingeflossen. Wir dan-
ken beiden für ihre Mitwirkung sehr. Ein weiterer Dank gilt Jörg M. Fe-
gert, Christian Kubisch, Albert Ludolph und Patrick Weydt, die ebenfalls
ihre Expertise zur Verfügung gestellt und damit zum Gelingen des Pro-
jekts beigetragen haben.

Die Ratsuchenden und die Experten haben intensiv zum Gelingen des
Projekts beigetragen und dabei in außerordentlich tiefgehender Weise bei
der Erstellung der Empfehlungen Unterstützung geleistet. Auch wenn
eventuell nicht alle unsere Empfehlungen von allen Genannten geteilt
werden, so hoffen wir sehr, dass wir ihre Ratschläge, Empfehlungen und
Beiträge ihrem Wunsch entsprechend in den Text einfließen lassen konn-
ten.

Wir danken allen Beteiligten ganz herzlich.

Janet Opper, Heiner Fangerau, Florian Braune, Ulrich M. Gassner
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Einleitung

Adolf Laufs erkannte: „Die Kenntnis der eigenen Gene vermag Handlungsmög-
lichkeiten nicht nur zu erweitern, sondern auch zu zerstören“1.

Die Vorverlagerung von Diagnosen und möglicherweise Therapien hat
mit der Etablierung molekularmedizinischer Methoden in den vergange-
nen Jahren immer weitere Bereiche der Medizin erreicht. Diese Entwick-
lung impliziert auch neue Verfahren der pränatalen, prädiktiven und
präsymptomatischen Diagnostik von sich erst später im Leben manifestie-
renden Erkrankungen. Da eine Heilung für eine Reihe der in Frage stehen-
den Erkrankungen gegenwärtig nicht möglich und auch durch Erfolge der
Grundlagenforschung erst mit beträchtlichem zeitlichen Abstand zu er-
warten ist, ergibt sich das Problem eines angemessenen Umgangs mit den
zu erwartenden Befunden. Sowohl in der klinischen Anwendung als auch
in der Forschung stellt sich die Frage nach den adäquaten Erwartungen
der Patientinnen und Patienten sowie ihrer Familien in Bezug auf diese
Diagnostik. Besonders die prädiktive und präsymptomatische Diagnostik
bei Kindern und Jugendlichen ist nicht unproblematisch, da bei ihnen die
Frage der Einwilligungsfähigkeit in die Diagnostik noch schwieriger zu be-
urteilen und zu bewerten ist als bei Erwachsenen.

Einen Rahmen für die Testung bildet das deutsche Gendiagnostikgesetz
(GenDG), mit dessen Inkrafttreten zum 1. Februar 2010 der Bereich der
genetischen Diagnostik zumindest für die klinische Praxis geregelt werden
sollte (mit § 2 Abs. 2 Nr. 1 GenDG wurde eine weitgehende Ausnahme
vom Anwendungsbereich des Gesetzes für die genetische Forschung be-
schlossen). Viele ethische Problemfelder der prädiktiven Testung in unter-
schiedlichen Lebensphasen oder vorgeburtlich bleiben von diesem Gesetz
jedoch unberührt. Zudem scheint das Gesetz in seiner praktischen Umset-
zung in Bezug auf Minderjährige die jeweiligen Regulierungsziele zu ver-
fehlen und in Teilen für Praktiker schwierig umsetzbar zu sein. Die Tes-
tung einwilligungsfähiger Minderjähriger ist möglich, doch bestehen gro-
ße Unsicherheiten in der Praxis. Eine Testung nicht einwilligungsfähiger
Minderjähriger wird kritisch gesehen (und ist nach § 14 GenDG grundsätz-
lich verboten; es werden aber Ausnahmeregeln formuliert). Auch dem Ge-
setz vorgelagerte (z.T. internationale) ethische Kodizes erfassen nur Teilbe-

A.

1 Laufs, Fortpflanzungsmedizin und Arztrecht 1992, S. 94.
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reiche des skizzierten Problemfeldes. Im Mittelpunkt steht die Frage, in-
wieweit Wesen und Tragweite der Diagnostik von den Betroffenen über-
haupt verstanden werden. Wenn aber genetischen Testungen bei einwilli-
gungsfähigen Kindern und Jugendlichen in Anlehnung an das Gendia-
gnostikgesetz rechtlich nicht widersprochen werden kann, bleibt zunächst
offen, wie einer übergeordneten Schutzidee vor ungewollter genetischer
Information begegnet werden kann.

Auf Basis eines interdisziplinären medizinethischen und juristischen
Forschungsprojektes, das vom Bundesministerium für Bildung und For-
schung gefördert wurde, wollen wir im Folgenden von uns entwickelte
Empfehlungen zur prädiktiven Testung von einwilligungsfähigen Minder-
jährigen vorlegen. Die hier ausgearbeiteten Empfehlungen sollen dazu bei-
tragen, die Praxis der genetischen Beratung durch mögliche Standardver-
fahren zu unterstützen. Die Empfehlungen richten sich an die normgeben-
den Institutionen, insbesondere an den Gesetzgeber, sofern es um eine be-
stehende Reformbedürftigkeit einzelner Regelungen des Gendiagnostikge-
setzes geht, aber auch an die Gendiagnostik-Kommission (GEKO), soweit
diese bestehenden Rechtsunsicherheiten in der Praxis im Rahmen ihrer
Richtlinienkompetenz entgegenwirken kann. Die vorliegenden Empfeh-
lungen können insoweit als Beratungsgegenstände für die Arbeitsgruppen
der GEKO dienen (§ 6 Abs. 1 GeschO GEKO): So können sie zum einen zu
einer Klarstellung beitragen und die rechtskonforme Durchführung prä-
diktiver Testungen bei einwilligungsfähigen Minderjährigen fördern. Zum
anderen enthalten sie Hilfestellungen für die in der Praxis tätigen Ärztin-
nen und Ärzte, die sich in ihrer täglichen Berufsausübung mit zahlreichen
ungeregelten Problemfeldern konfrontiert sehen.

Die Empfehlungen selbst orientieren sich am aktuellen Rechtsrahmen
und werden entsprechend juristisch hergeleitet. Die Herleitung erfolgt da-
bei allerdings auf Basis erstens der hier ebenfalls dargestellten Analyse des
derzeitigen ethischen Diskurses um die Testung von Kindern, zweitens
einer Untersuchung von aktuellen Leitlinien und drittens einer Befragung
von Expertinnen, Experten und Ratsuchenden. Die empirische Erhebung
von Experten- und Ratsuchendenerfahrungen war für uns ein zentrales
Anliegen, da sie die Basis für die Entwicklung unserer Empfehlungen bil-
den sollte.

Die folgenden Ausführungen sind entsprechend mehrgeteilt: Vorange-
stellt wird in Kapitel B eine Bestimmung der wichtigsten immer wieder in
dieser Schrift genannten Begriffe (Prädiktive Medizin, Zusatzbefunde,
Nichtwissen, einwilligungsfähige Minderjährige).

A. Einleitung
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Darauffolgend wird in Kapitel C das Vorgehen bei der Erstellung dieser
Arbeit geschildert, der im Wesentlichen auch ihr Aufbau folgt.

In Kapitel D werden so zunächst die Grundzüge und Prämissen der
durchgeführten empirischen Studie vorgestellt. Dabei geht es uns vor-
nehmlich darum, den Forschungsbedarf (mit Blick auf die Handhabung in
der Praxis) aufzuzeigen und unsere Interviewbefragung zu begründen. Fer-
ner werden aus einer ethischen Perspektive verschiedene Aspekte von prä-
diktiven Testungen aufgezeigt und es wird ein Überblick über derzeit aktu-
elle Leitlinien geboten.

Ausgehend von diesem weiter gefassten Zugang zur Frage nach den Pro-
blemen und Herausforderungen bei der Durchführung von prädiktiven
Testungen – speziell bei einwilligungsfähigen Minderjährigen – werden in
Kapitel E die Interviews, ihre Planung, Durchführung und Auswertung ge-
schildert. Die Aussagen der Experten und Ratsuchenden werden hier im
Hinblick auf verschiedene Gesichtspunkte einer möglichen genetischen
Testung von einwilligungsfähigen Minderjährigen miteinander kontras-
tiert.

Auf dieser Basis aus Leitlinienanalyse und Befragung werden im Ab-
schnitt F Problemfelder in der praktischen Anwendung des geltenden
rechtlichen Rahmens herausgearbeitet und unsere vier Handlungsempfeh-
lungen vorgestellt, die ihrerseits jeweils in eine rechtliche Analyse der Pra-
xisprobleme eingebettet werden. Die Lesart der Problemfelder ist dabei je-
weils weitgefasst. Sie beziehen sich auf ethische, rechtlich sowie in den In-
terviews geschilderte Spannungsfelder in der genetischen Testung von ein-
willigungsfähigen Minderjährigen, die manchmal kaum zu trennende
Schnittfelder aufweisen.

Die Empfehlungen bilden somit den Schwerpunkt des vorliegenden Bu-
ches. Daher werden für jede unserer Empfehlungen der Status quo der der-
zeitigen Problemlage, Schwierigkeiten in der Anwendung des Status quo,
eine rechtliche Bewertung dieser Schwierigkeiten und unser Lösungsvor-
schlag ausführlich vorgestellt.

A. Einleitung
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Begriffsbestimmungen

Die nachfolgenden Ausführungen beziehen sich auf vier zentrale Begriff-
lichkeiten, deren Grundverständnis wir im Folgenden erläutern wollen,
um Missverständnisse zu vermeiden und eine einheitliche Basis zu schaf-
fen, aufgrund derer wir unsere Überlegungen und Empfehlungen präsen-
tieren.

Prädiktive Medizin

Die kurative Medizin befasst sich bei bereits bestehenden Erkrankungen
oder gesundheitlichen Störungen mit der Heilung von oder Symptomlin-
derung bei Kranken. Die prädiktive Medizin hingegen dient der Risikobe-
stimmung für den Eintritt einer Krankheit2. Diese Risikobestimmung ist
im Idealfall mit einer prophylaktischen Therapie verbunden.

In der derzeitigen Forschungslandschaft ist dabei zu unterscheiden zwi-
schen der Bewertung präsymptomatischer diagnostischer Verfahren, die
sich dadurch auszeichnen, dass sie Erkrankungen (mitunter lange vor Aus-
bruch) sicher vorhersagen und prädiktiven Testungen, die Wahrschein-
lichkeiten für das eventuelle spätere Entstehen einer Erkrankung bestim-
men3. Gleichzeitig muss unterschieden werden zwischen einer Diagnostik
zu Studienzwecken und einer klinisch-therapeutisch intendierten Testung.

Das Gendiagnostikgesetz definiert den Begriff der prädiktiven geneti-
schen Untersuchung in § 3 Nr. 8 GenDG als eine Untersuchung mit dem
Ziel der Abklärung einer erst zukünftig auftretenden Erkrankung oder ge-
sundheitlichen Störung (Buchstabe a) oder mit dem Ziel, eine Anlageträ-
gerschaft für Erkrankungen oder gesundheitliche Störungen bei Nach-
kommen (Buchstabe b) festzustellen. Die prädiktive Diagnostik beschränkt
sich mit ihrem Testergebnis auf die Feststellung einer genetisch bedingten
Anlage, wobei der Ausbruch der Erbkrankheit sich mit einer krankheits-
spezifischen Wahrscheinlichkeit (Penetranz) im späteren Leben manifes-
tieren wird4.

B.

I.

2 Retzko, Prädiktive Medizin versus ein (Grund-) Recht auf Nichtwissen, S. 38 f.
3 Borry/Nys/Dierickx et al., Clin Genet 2006, S. 375.
4 Propping/Aretz/Schumacher, Prädiktive genetische Testverfahren, S. 37.
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