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l. Vorwort

Am 1. Februar 2010 ist in Deutschland
das Gesetz tiber genetische Untersuchun-
gen bei Menschen (Gendiagnostikgesetz
- GenDG) in Kraft getreten. Die Aufga-
be, Richtlinien im gesetzlichen Rahmen
(§23 GenDG) fur verschiedene Teilbe-
reiche des GenDG zu erarbeiten, wurde
der beim Robert Koch-Institut (RKI) ein-
gerichteten Gendiagnostik-Kommission
(GEKO) tibertragen. Die GEKO ist aus 13
Sachverstindigen aus den Fachrichtungen
Medizin und Biologie, 2 Sachverstandigen
aus den Fachrichtungen Ethik und Recht
sowie 3 Vertretern der fiir die Wahrneh-
mung der Interessen der Patientinnen und
Patienten, der Verbraucherinnen und Ver-
braucher und der Selbsthilfe behinderter
Menschen auf Bundesebene maf3gebli-
chen Organisationen zusammengesetzt.
Der Gesetzgeber hatin §23 Abs. 2 Nr. 3
des GenDG festgelegt, dass die GEKO
in Bezug auf den allgemein anerkann-
ten Stand der Wissenschaft und Technik
Richtlinien fiir die Anforderungen an die
Inhalte der Aufkldrung und der geneti-
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schen Beratung erstellt. Die Anforderun-
gen an die Qualifikation und Inhalte der
genetischen Beratung gemifd §23 Abs. 2
Nr. 2a und §23 Abs. 2 Nr. 3 GenDG sind
in einer gesonderten Richtlinie der GEKO
geregelt [1]. Zu den Anforderungen an die
Inhalte der Aufklarung gemaf} §23 Abs. 2
Nr. 3 GenDG bei genetischen Untersu-
chungen zur Klarung der Abstammung
hat die GEKO ebenfalls eine eigenstandi-
ge Richtlinie verfasst [2].

Il. Zweck der Richtlinie

Die vorliegende Richtlinie regelt die An-
forderungen an die Inhalte der Aufkla-
rung vor einer genetischen Untersuchung
zu medizinischen Zwecken. Die Aufkli-
rung ist von der genetischen Beratung zu
unterscheiden. Sie soll eine wirksame Ein-
willigung der betroffenen Person in die ge-
netische Untersuchung ermdglichen und
ist daher von zentraler Bedeutung. Die
Aufkldrung ist auch Voraussetzung fiir die
Ausiibung des informationellen Selbstbe-
stimmungsrechts nach Artikel 2 Abs. 1 in
Verbindung mit Artikel 1 Abs. 1 GG.
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lll. Anforderungen

[1.1. Allgemeine Anforderungen
an die Aufklarung und Einholung
der Einwilligung bei genetischen
Untersuchungen zu medizinischen
Zwecken

Die Aufklirung der betroffenen Per-
son muss nach §630e Abs. 2 Nr. 1 BGB
miindlich erfolgen und obliegt der ver-
antwortlichen arztlichen Person (§3 Nr. 5
in Verbindung mit §7 Abs. 1 GenDG).
Der Aufkldrung bedarf es nicht, wenn die
MafSnahme unaufschiebbar ist oder die
betroffene Person ausdriicklich verzich-
tet (§630e Abs. 3 BGB). Zu den Aufga-
ben der verantwortlichen érztlichen Per-
son gehoren nach GenDG weiterhin die
Einholung der Einwilligung und die Mit-
teilung der Ergebnisse der genetischen
Untersuchung. Fiir die verantwortliche
arztliche Person ergeben sich somit be-
sondere Rechte und Pflichten im Rah-
men der Aufklirung und Ergebnismit-
teilung. Wird die Probenentnahme unter
der Verantwortung einer anderen &rztli-
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Tab.1 Qualifikationsanforderungen an die aufklarende verantwortliche &rztliche Person zur Vornahme einer genetischen Untersuchung zu

medizinischen Zwecken

Qualifikationsanforderung Genetische Fragestellung Bezugim GenDG  Relevante Regelungen

Arztliche Approbation Diagnostisch §3Nr.5; AAppO
§3Nr.7; Diese Richtlinie
§7 Abs. 1,
1. Alt,;
§8,89
Facharztin/Facharzt fiir Humangenetik Pradiktiv, §3Nr.5; WBO
fachgebietsiibergreifend aufder ~ §3Nr. §; Diese Richtlinie
Basis der WBO §7 Abs. 1,
2.Alt;
§8,89
Arztin/Arzt mit Zusatzbezeichnung,Medizinische Genetik” Pradiktiv, §3Nr.5; WBO
nur im eigenen Fachgebiet auf §3Nr.8; Diese Richtlinie
der Basis der WBO §7 Abs. 1,
2.Alt;
§8,89
Arztinnen/Arzte, die sich beim Erwerb einer Facharzt-, Schwer-  Pradiktiv, §3Nr.5; WBO
punkt- oder Zusatzbezeichnung fiir genetische Untersuchun- ~ nurim eigenen Fachgebiet auf §3Nr.8; Diese Richtlinie
gen im Rahmen ihres Fachgebiets qualifiziert haben der Basis der WBO §7 Abs. 1,
2. Alt,;
§8,89

AAppO Arztliche Approbationsordnung, Diese Richtlinie Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) fiir die Anforderungen an die Inhalte der
Aufkldrung bei genetischen Untersuchungen zu medizinischen Zwecken geméf § 23 Abs. 2 Nr. 3 GenDG, WBO Weiterbildungsordnungen der Landesarz-

tekammern

chen Person vorgenommen, so hat sich
diese davon zu iiberzeugen, dass der ver-
antwortlichen arztlichen Person die Ein-
willigung zur genetischen Untersuchung
vorliegt. Eine nach §7 Abs. 2 GenDG be-
auftragte Person oder Einrichtung darf die
genetische Analyse nur vornehmen, wenn
ihr eine schriftliche oder elektronische Be-
statigung der Einwilligung vorliegt.

Im Rahmen genetischer Untersuchun-
gen bei nicht-einwilligungsfahigen Per-
sonen sind der oder die Vertreter (z.B.
Sorgeberechtigte bzw. Betreuer(in) oder
Bevollmichtigte) unter Einbeziehung der
betroffenen Person nach den Anforde-
rungen der Richtlinie der GEKO zu ge-
netischen Untersuchungen bei nicht-ein-
willigungsfihigen Personen nach § 14 in
Verbindung mit §23 Abs. 2 Nr. 1c GenDG
aufzuklaren [3].

III.2. Qualifikationsanforderungen
an Arztinnen und Arzte gemal3 § 7
GenDG

Das Gendiagnostikgesetz unterscheidet
in Bezug auf die Anforderungen an die
Qualifikation der Arztinnen und Arzte
zur Vornahme genetischer Untersuchun-
gen zu medizinischen Zwecken zwischen

diagnostischen und pradiktiven geneti-
schen Untersuchungen. Diagnostische
genetische Untersuchungen kénnen von
jeder Arztin und jedem Arzt nach Auf-
klarung und schriftlicher Einwilligung
vorgenommen werden (§7 Abs. 1, 1. Alt.
GenDG). Entsprechend §7 Abs. 1, 2. Alt.
GenDG darf eine pridiktive genetische
Untersuchung nur von Fachérztinnen
oder Fachirzten fiir Humangenetik oder
anderen Arztinnen und Arzten vorge-
nommen werden, die sich beim Erwerb
einer Facharzt-, Schwerpunkt- oder Zu-
satzbezeichnung fiir genetische Untersu-
chungen im Rahmen ihres Fachgebietes
qualifiziert haben. Genetische Untersu-
chungen auf pradiktive genetische Eigen-
schaften mit Bedeutung fiir eine Erkran-
kung oder gesundheitliche Storung diirfen
demnach nicht fachgebietsiiberschreitend
vorgenommen werden. Soll im Kontext
einer diagnostischen genetischen Unter-
suchung zusitzlich eine gezielte Analyse
préadiktiver genetischer Eigenschaften ver-
anlasst werden, so darf diese genetische
Untersuchung nur von entsprechend qua-
lifizierten Arztinnen und Arzten gemif
§7 Abs. 1 und 2 GenDG vorgenommen
werden. Ein solcher erweiterter Untersu-
chungsauftrag beinhaltet eine eigenstin-
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dige pradiktive genetische Untersuchung
zu medizinischen Zwecken.

[11.3. Anforderungen an die Inhalte
der Aufklarung

Mit den Bestimmungen des Gendiagnos-
tikgesetzes wurden erstmalig fiir die Bun-
desrepublik Deutschland rechtlich ver-
bindliche Regelungen bei genetischen
Untersuchungen speziell fiir eine Einwilli-
gung betroffener Personen' nach vorheriger
Aufklirung getroffen (§ 8 und §9 GenDG).
Danach darf eine genetische Untersuchung
zu medizinischen Zwecken einschlieSlich
einer eventuell notwendigen Probengewin-
nung fiir eine genetische Analyse nur dann
vorgenommen werden, wenn die betrofte-
ne Person hierzu ausdriicklich und schrift-
lich gegeniiber der verantwortlichen arzt-
lichen Person eingewilligt hat.

Vor Einholung dieser Einwilligung ist
die betroffene Person von der verantwort-
lichen érztlichen Person tiber Wesen, Be-

! Der Begriff, betroffene Person” umfasst in
dieser Richtlinie im Falle abzugebender Erkla-
rungen immer auch deren Vertreter oder Ver-
treterin (z. B. Sorgeberechtigte bzw. Betreuer(in)
oder Bevollmachtigte).



deutung und Tragweite der genetischen
Untersuchung aufzukldren. Die Auf-
klarung muss fiir die betroffene Person
hinreichend klar und verstindlich sein
(§630e Abs. 2 Satz 1 Nr. 3 BGB). Daraus
folgen fiir Menschen mit seelischen, geis-
tigen oder Sinnesbeeintrichtigungen An-
forderungen an die Barrierefreiheit. Da-
mit soll der betroffenen Person ermdéglicht
werden, die Notwendigkeit oder den Nut-
zen der genetischen Untersuchung gegen
ein mogliches gesundheitliches oder sons-
tiges Risiko abzuwégen, das beispielsweise
mit der Gewinnung der genetischen Pro-
be verbunden sein oder aber aus dem Er-
gebnis der genetischen Untersuchung er-
wachsen konnte.

Ein Hinweis auf § 18 GenDG, dass die
Kenntnis genetischer Untersuchungser-
gebnisse z.B. Nachteile bei Abschliissen
von Versicherungsvertragen haben kann,
ist unter dem Aspekt des Verbraucher-
schutzes und der Patientenfiirsorge an-
zuraten, jedoch nicht Teil der drztlichen
Aufklirung.

Die betroffene Person ist {iber ihr Recht
auf Nichtwissen aufzukléren, insbesonde-
re dariiber, dass sie eine genetische Unter-
suchung nicht durchfiihren lassen muss.
Sie ist weiterhin dariiber aufzukléren, dass
sie die einmal erteilte Einwilligung in die
genetische Untersuchung schriftlich oder
miindlich gegeniiber der verantwortlichen
arztlichen Person widerrufen kann (siehe
Abschnitt IT1.8.).

Im Rahmen der Aufklédrung vor einer
genetischen Untersuchung ist auf den An-
spruch auf eine genetische Beratung hin-
zuweisen (§10 GenDG). In §10 Abs. 1
und 2 GenDG sind unterschiedliche Be-
ratungspflichten fiir die diagnostische
und die pradiktive genetische Untersu-
chung definiert. Naheres zur genetischen
Beratung im Rahmen genetischer Unter-
suchungen zu medizinischen Zwecken
regelt die entsprechende Richtlinie der
GEKO [1].

1.4, Aufklarung Giber Zweck, Art,
Umfang und Aussagekraft der
genetischen Untersuchung zu
medizinischen Zwecken

Die betroffene Person ist iiber Zweck, Art,
Umfang, Aussagekraft und Grenzen der
genetischen Untersuchung aufzukldren.

Zunichst soll dabei auf den Zweck (das

Ziel) der genetischen Untersuchung ein-

gegangen und die zugrundeliegende Fra-

gestellung deutlich gemacht werden. Zu

unterscheiden sind:

== diagnostische genetische Untersu-
chungen?, d.h. Untersuchungen bei
einer bestehenden Symptomatik,
pharmakogenetische Untersuchungen
und die dem Arbeitsschutz zuzuord-
nenden genetischen Untersuchungen
(§3 Nr. 7 GenDG)

== pradiktive genetische Untersuchun-
gen?, d.h. Untersuchungen mit dem
Ziel der Abklarung einer erst zukiinf-
tig auftretenden Erkrankung oder
gesundheitlichen Storung oder einer
Anlagetrigerschaft fiir Erkrankungen
oder gesundheitliche Stérungen bei
Nachkommen (§ 3 Nr. 8 GenDG)

== vorgeburtliche genetische Untersu-
chungen (§ 15 GenDG)

== genetische Reihenuntersuchungen
(§3 Nr. 9 GenDG).

l1.4.1. Aufklarung liber die Eignung
und Zuverlassigkeit der Methode
Art, Umfang und Aussagekraft der ge-
planten Untersuchung sind u. a. abhéngig
von der Wahl der Untersuchungsmetho-
de (z.B. ob das gesamte Genom, spezifi-
sche Abschnitte oder Genprodukte analy-
siert werden). Es ist dariiber aufzuklaren,
welche Aussagen sich unter Verwendung
des vorgesehenen Untersuchungsmittels
im Rahmen des Zwecks der genetischen
Untersuchung fiir die betroffene Person
ergeben konnen. Es soll iiber die Vielfalt
der klinischen Ausprigung (Spektrum
der Phénotypen) informiert werden. Ins-
besondere ist auf den klinischen Nutzen
einzugehen, sowie ggf. auch auf weitere
diagnostische, prophylaktische oder the-
rapeutische Moglichkeiten, die sich aus
den genetischen Untersuchungsergebnis-
sen ergeben konnen. Die Beurteilung ge-
netischer Eigenschaften wird in weiteren
Richtlinien der GEKO dargestellt [3-6].
Soweit das Untersuchungsmittel wei-
tere als die mit der genetischen Unter-

2 Das konnen auch laboratoriumsmedizinische
Untersuchungen sein. Sie sind dann genetische
Analysen im Sinne des GenDG, wenn diese
durch die verantwortliche arztliche Person mit
der expliziten Fragestellung nach bestimmten
genetischen Eigenschaften veranlasst werden.

Bundesgesundheitsblatt - Gesundheitsforschung - Gesundheitsschutz 9 - 2022 ‘ 965

suchung abzukldrenden genetischen Ei-
genschaften zur Verfiigung stellt, ist die
betroffene Person dariiber aufzuklaren.
Thr ist die Moglichkeit zu erdffnen, in-
formiert zu entscheiden, ob diese gene-
tischen Eigenschaften in die genetische
Untersuchung einbezogen werden sollen
und dadurch den Untersuchungszweck
und damit die Indikation zu erweitern
(§8 Abs. 1 Satz 2 GenDG). Spezielle Re-
gelungen gelten fiir nicht-einwilligungsfi-
hige Personen [3]. Eine Erweiterung eines
diagnostischen Untersuchungszwecks auf
pradiktive genetische Eigenschaften und
damit auf einen anderen Untersuchungs-
zweck setzt die entsprechende Qualifika-
tion der verantwortlichen érztlichen Per-
son im Rahmen ihrer Fachgebietsgrenzen
zu einer solchen préadiktiven genetischen
Untersuchung voraus und erfordert ggf.
die Hinzuziehung weiterer Arztinnen und
Arzte anderer Fachgebiete.

l11.4.2. Aufklarung iiber

die Verlasslichkeit der
Analyseergebnisse

Die Aussagekraft einer genetischen Un-
tersuchung hingt von der Validitit der
gewihlten Methode und des sich erge-
benden Ergebnisses der Analyse ab. Auf-
zukléren ist deshalb insbesondere tiber die
Moglichkeit falsch-positiver (Falle unné-
tiger Beunruhigung) und falsch-negati-
ver (Falle falscher Entwarnung) Ergeb-
nisse und, soweit bekannt, iiber deren
Haufigkeiten (angegeben in natiirlichen
Haufigkeiten, d.h. x von 100 Personen
mit positivem Analyseergebnis sind tat-
sachlich betroffen oder werden betroffen
sein). Es ist dariiber aufzukliren, dass bei
genetischen Analysen auch mit Ergebnis-
sen zu rechnen ist, die nach dem aktuell
anerkannten Stand der Wissenschaft und
Technik nicht informativ oder nicht inter-
pretierbar sind (Varianten unklarer Signi-
fikanz; VUS) [5].

111.4.3. Aufklarung bzgl. genetischer
Befunde auBerhalb des
Untersuchungszwecks

In Abhingigkeit vom jeweils eingesetzten
Untersuchungsmittel ist es moglich, dass
unbeabsichtigt genetische Eigenschaf-
ten festgestellt werden, die auflerhalb des
Untersuchungszwecks liegen (,,Zufallsbe-
funde®). Mit der betroffenen Person ist im
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Rahmen der Aufklarung zu besprechen,
welche Arten von medizinisch relevanten
Zufallsbefunden prinzipiell in Abhéngig-
keit vom Untersuchungsmittel auftreten
konnen und dass die Mitteilung dieser Be-
funde nur bei vorliegender Einwilligung
($8 Abs. 1 Satz 2 GenDG) und ggf. un-
ter Hinzuziehung weiterer Arztinnen und
Arzte anderer Fachgebiete erfolgen kann.

Zufallsbefunde konnen eine pradik-
tive Aussagekraft haben, zu psychischen
Belastungen, einer medizinischen Uber-
versorgung, arbeits- oder versicherungs-
rechtlichen Konsequenzen fithren. Ande-
rerseits konnen Zufallsbefunde auf3erhalb
des Untersuchungszwecks auch eine prak-
tische klinische Relevanz haben. In einem
Teil der Fille sind therapeutische oder
praventive Mafinahmen mdglich, in an-
deren Fillen gibt es jedoch keine Inter-
ventionsmoglichkeiten. Unter Umstén-
den koénnen auch Informationen iiber
Verwandtschaftsverhaltnisse erkennbar
werden.

Um einerseits die genetische Analyse
moglichst auf den Untersuchungszweck
zu begrenzen und andererseits die Fach-
gebietsgrenzen der verantwortlichen arzt-
lichen Person zu berticksichtigen, sollte
eine indikationsbezogene, phinotypzen-
trierte Auswertestrategie genutzt werden.

1.5. Aufklarung tiber
gesundheitliche Risiken und
psychosoziale Auswirkungen

Es ist iiber die gesundheitlichen Risiken
aufzukldren, die bei der Gewinnung des
fiir die genetische Untersuchung erforder-
lichen Probenmaterials auftreten konnen.
Bei Probenentnahmen fiir vorgeburtliche
genetische Untersuchungen ist auf die Ri-
siken fiir die Gesundheit der Schwangeren
sowie des Embryos oder Féten gesondert
einzugehen (§ 15 Abs. 1, 3,4 GenDG) und
gef. sind entsprechende Alternativen zu
erldutern. Weiterhin ist auf mégliche psy-
chische Belastungen und soziale Auswir-
kungen hinzuweisen, die sich aus einem
positiven, negativen oder unklaren Er-
gebnis der genetischen Untersuchung er-
geben konnen. Ggf. soll auf Angebote psy-
chosozialer Unterstiitzung hingewiesen
werden. Im Falle einer vorgeburtlichen
genetischen Untersuchung ist auf die psy-

chosoziale Beratung nach dem Schwan-
gerschaftskonfliktgesetz [7] hinzuweisen.

l1.6. Aufklarung tiber die
Verwendung und Vernichtung der
Untersuchungsergebnisse und der
genetischen Probe

Die vorgesehene Verwendung sowohl der
Ergebnisse der genetischen Untersuchun-
gen und Analysen als auch der geneti-
schen Probe ist ebenfalls Gegenstand der
Aufklérung.

Wenn eine Analyse der Probe aufer-
halb des Geltungsbereichs der Daten-
schutzgrundverordnung geplant oder
zum Zeitpunkt der Einwilligung von der
verantwortlichen édrztlichen Person nicht
ausgeschlossen werden kann, so ist die
ratsuchende Person hieriiber aufzukldren.

Nach §12 Abs. 1 Satz 1 GenDG hat
die verantwortliche érztliche Person da-
fiir Sorge zu tragen, dass die Ergebnis-
se der genetischen Untersuchungen und
Analysen 10 Jahre aufbewahrt werden.
Nach Ablauf dieser Frist sind die Daten
in den Untersuchungsunterlagen unver-
ziiglich zu vernichten, soweit die betrof-
fene Person nicht eine lingere Aufbewah-
rung schriftlich verlangt hat (§12 Abs. 1
GenDG). Falls Grund zu der Annah-
me besteht, dass durch eine Vernichtung
schutzwiirdige Interessen der betroffenen
Person beeintrachtigt wiirden, hat die
verantwortliche érztliche Person gemifd
§12 Abs. 1 Satz 3 GenDG die Ergebnisse
in der Verarbeitung einzuschranken und
dies der nach § 7 Abs. 2 GenDG beauftrag-
ten Person oder Einrichtung mitzuteilen.
Die Verarbeitungs- und Nutzungsein-
schriankung erfolgt, indem gespeicherte
personenbezogene Daten entsprechend
gekennzeichnet werden. Néheres regeln
zudem die Datenschutzbestimmungen
des Bundes und der Léander.

Nach §13 GenDG ist die genetische
Probe zu vernichten, sobald sie fiir den
Untersuchungszweck nicht mehr bens-
tigt wird oder die betroffene Person ihre
Einwilligung nach §8 Abs. 2 GenDG wi-
derrufen hat. Abweichend hiervon darf
die genetische Probe auch weiteren Ver-
wendungszwecken (z.B. Forschung oder
Qualitétssicherung) zugefithrt werden,
soweit dies aufgrund gesetzlicher Vor-
schriften zuléssig ist oder die betroffene

966 ‘ Bundesgesundheitsblatt - Gesundheitsforschung - Gesundheitsschutz 9 - 2022

Person zuvor iiber die weiteren Verwen-
dungszwecke aufgekldrt wurde und in die
Verwendung ausdriicklich und schriftlich
eingewilligt hat.

[1l.7. Aufklarung tber die
Ergebnismitteilung genetischer
Untersuchungen und Analysen

Grundsitzlich diirfen die Ergebnisse der
genetischen Untersuchung ausschlief3lich
der betroffenen Person oder ihrer Vertre-
terin bzw. threm Vertreter (z.B. Sorgebe-
rechtigte bzw. Betreuer(in) oder Bevoll-
machtigte) mitgeteilt werden. Um eine
kompetente Ergebnismitteilung zu ge-
wihrleisten, darf das Ergebnis nur durch
die verantwortliche drztliche Person oder
die Arztin oder den Arzt, die oder der die
genetische Beratung durchgefiihrt hat,
mitgeteilt werden (§11 Abs. 1 GenDG).
Im Hinblick auf Zufallsbefunde kann die
Hinzuziehung von weiteren Arztinnen
und Arzten anderer Fachgebiete notwen-
dig werden. Es ist im Rahmen der Aufkla-
rung mit der betroffenen Person oder ihrer
Vertreterin bzw. ihrem Vertreter abzukla-
ren, ob und wenn ja, an welche weiteren
Personen die Ergebnisse der genetischen
Untersuchung von der verantwortlichen
arztlichen Person tibermittelt werden sol-
len. Dies ist im Rahmen der schriftlichen
Einwilligung festzuhalten.

Um die informationelle Selbstbestim-
mung und den Datenschutz zu gewahr-
leisten, darf die beauftragte Person oder
Einrichtung, die die genetische Analyse
gemaf3 §7 Abs. 2 GenDG durchgefiihrt
hat, die Ergebnisse der genetischen Ana-
lyse nur der beauftragenden arztlichen
Person mitteilen (§11 Abs. 2 GenDG).
Die verantwortliche drztliche Person darf
das Ergebnis anderen gemafd §11 Abs. 3
GenDG nur mit ausdriicklicher und
schriftlicher Einwilligung der betroffenen
Person oder ihres Vertreters bzw. ihrer
Vertreterin mitteilen. Eine Weitergabe ge-
netischer Untersuchungsergebnisse durch
andere arztliche Personen erfordert die
Einwilligung der betroffenen Person oder
ihrer Vertreterin bzw. ihres Vertreters, die
sich nicht mehr aus § 11 GenDG, sondern
aus allgemeinen Vorschriften ergibt.

Die GEKO geht davon aus, dass den
Vorgaben in §11 in Verbindung mit §7
GenDG im Regelfall durch organisatori-



sche Vorkehrungen so entsprochen wer-
den kann, dass Vertretungsfille auf das
notwendige Maf} begrenzt werden kon-
nen.

Im klinischen Alltag ergeben sich indes
Situationen, in denen die zur Ergebnis-
mitteilung berufene Person zeitweise ab-
wesend ist (etwa durch Freizeitausgleich
nach Schichtdienst, Urlaub, Krankheit,
dienstlich bedingte Abwesenheit), in de-
nen aber auch in der Person der oder des
Betroffenen Griinde vorliegen (etwa ent-
fernter Wohnort), weshalb es nicht zur als-
baldigen Mitteilung der Ergebnisse durch
diejenige Person kommen kann, die die
genetische Untersuchung vorgenommen
hat. Auf der anderen Seite kann die betrof-
fene Person ein berechtigtes Interesse ha-
ben, dass ihr die Ergebnisse ohne Verzoge-
rung tibermittelt werden. So kann es z.B.
aus medizinischen Griinden sinnvoll sein,
unverziiglich mit therapeutischen Maf3-
nahmen zu beginnen. In solchen Fillen
wire es nicht vertretbar, die Ergebnismit-
teilung hinauszuzogern.

Daher kann die betroffene Person oder
ihre Vertreterin bzw. ihr Vertreter der ver-
antwortlichen &rztlichen Person die Ein-
willigung erteilen, dass ihr das Untersu-
chungsergebnis im Ausnahmefall auch
durch weitere, in gleicher Weise kompe-
tente arztliche Personen (siche §7 Abs. 1
GenDG) mitgeteilt werden kann, wenn
anderenfalls eine Verzogerung bei der Er-
gebnismitteilung eintreten wiirde,
== die fiir die betroffene Person unzu-

mutbar wire oder
== die fiir die betroffene Person mit me-

dizinischen Nachteilen verbunden
ware.

Aus denselben Griinden kann auch die
Ergebnismitteilung durch das Labor aus-
schliefflich an die beauftragende édrztliche
Person zu einer fiir die betroffene Person
nicht zumutbaren und unter Umstdnden
auch medizinisch nachteiligen Verzo-
gerung fithren, wenn die beauftragende
arztliche Person nicht zeitnah erreichbar
ist (vgl. die bereits vorn genannten Ver-
tretungsfille).

Daher kann die betroffene Person oder
ihre Vertreterin bzw. ihr Vertreter fiir sol-
che Situationen die Einwilligung erteilen,
dass das Labor das Untersuchungsergeb-
nis auch den vertretenden arztlichen Per-

sonen mitteilen kann, wenn anderenfalls

eine Verzogerung bei der Ergebnismittei-

lung eintreten wiirde,

== die fiir die betroffene Person unzu-
mutbar wére oder

== die fiir die betroffene Person mit me-
dizinischen Nachteilen verbunden
ware.

Liegt eine Auflerung der betroffenen Per-

son oder ihrer Vertreterin bzw. ihres Ver-

treters zur Ergebnismitteilung nicht vor,

bleibt es bei dem gesetzlichen Regelfall.

Eine Ergebnismitteilung ist nur

== durch die verantwortliche arztliche
Person oder

== durch die drztliche Person, welche die
betroffene Person genetisch beraten
hat,

zuldssig.

In Notsituationen, in denen eine Gefahr
fiir das Leben oder die korperliche Unver-
sehrtheit der betroffenen Person besteht
und eine rechtzeitige Ergebnismitteilung
durch die dazu berufenen Personen nicht
erfolgen kann, diirfen die Ergebnisse der
betroffenen Person auch von anderen in
gleicher Weise kompetenten &rztlichen
Personen mitgeteilt werden. In solchen
Situationen ist von einer mutmafilichen
Einwilligung der betroffenen Person oder
ihrer Vertreterin bzw. ihres Vertreters aus-
zugehen. Eine Notsituation wird auch bei
einem auffalligen Ergebnis der zum Zeit-
punkt des Inkrafttretens dieser Richtlinie
bestehenden genetischen Reihenunter-
suchungen (Erweitertes Neugeborenen-
Screening und Screening auf Mukoviszi-
dose) als gegeben angesehen.

Aus demselben Grund diirfen in die-
sen Fillen auch die oben genannten Ein-
richtungen das Untersuchungsergebnis
weiteren drztlichen Personen mitteilen,
wenn eine rechtzeitige Mitteilung an die
beauftragende édrztliche Person nicht ge-
wihrleistet werden kann, um eine medi-
zinisch erforderliche Mafinahme zu er-
moglichen.

[11.8. Widerrufsrecht und Recht auf
Nichtwissen

Die betroffene Person ist dariiber aufzu-
kldren, dass sie ihre Einwilligung zur ge-
netischen Untersuchung vor Ergebnismit-
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teilung jederzeit schriftlich oder miindlich
mit Wirkung fiir die Zukunft widerrufen
kann (§8 Abs. 2 GenDG). Das bedeutet,
dass eine noch nicht begonnene geneti-
sche Untersuchung zu unterbleiben hat
und eine bereits begonnene unverziiglich
abzubrechen ist. Die betroffene Person ist
auch auf ihr Recht auf Nichtwissen hin-
zuweisen. Hierzu gehort insbesondere,
dass sie jederzeit auf die Kenntnisnahme
von Ergebnissen der genetischen Untersu-
chung oder Teilen davon verzichten kann,
die ihr zu dem gegebenen Zeitpunkt noch
nicht bekannt sind. Die betroftfene Person
kann weiterhin jederzeit verlangen, dass
nicht mitgeteilte Ergebnisse genetischer
Untersuchungen und Analysen in ihren
Untersuchungsunterlagen von der ver-
antwortlichen drztlichen Person vernich-
tet werden. Die verantwortliche drztliche
Person hat dafiir Sorge zu tragen, dass die
Information iiber den Widerrufan die be-
auftragte Person oder Einrichtung weiter-
gegeben wird. Bereits mitgeteilte Ergeb-
nisse unterliegen jedoch nach §12 Abs. 1
GenDG der 10-jahrigen Aufbewahrungs-
frist und konnen selbst auf Wunsch der
untersuchten Person nicht vor deren Ab-
lauf vernichtet werden.

[11.9. Genetische
Reihenuntersuchung

Genetische Reihenuntersuchungen er-
fordern eine vorherige miindliche arztli-
che Aufklirung. Soweit es sich um eine
diagnostische genetische Reihenuntersu-
chung handelt, darf diese durch alle Arz-
tinnen und Arzte vorgenommen werden
(§7 Abs. 1, 1. Alt. GenDG; siehe B Tab. 1
in Abschnitt IIL.2.). Die arztliche Auf-
klarung kann durch standardisierte Auf-
klarungsmaterialien unterstiitzt werden.
Diese sollen gut verstdndlich und barri-
erefrei gestaltet sein. In mit besonderer
zeitlicher Dringlichkeit begriindeten Aus-
nahmefillen (s. Beschluss des G-BA vom
16.12.2010 zur Anpassung des erweiterten
Neugeborenen-Screenings an das GenDG
[8]) kann die Aufkldrung fiir das erweiter-
te Neugeborenen-Screening nach § 16 der
Kinder-Richtlinie [9] auch durch Hebam-
men und Entbindungspfleger unter Ver-
wendung standardisierter Aufklarungs-
materialien erfolgen, wenn ergdnzend
Riickfragemdoglichkeiten an eine arztliche
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Person angeboten und gewiéhrleistet wer-
den. Die Aufkldrungsmaterialien miissen
auch Informationen tiber die Bewertung
der genetischen Reihenuntersuchung
durch die Gendiagnostik-Kommission
enthalten (§9 Abs. 2 Nr. 6 GenDG).

[11.10. Bedenkzeit nach Aufklarung

Nach der Aufkldrung ist der betroffenen
Person eine angemessene Bedenkzeit bis
zur Entscheidung iiber die Einwilligung
in die genetische Untersuchung einzuriu-
men (§9 Abs. 1 Satz 2 GenDG). Der Zeit-
raum fiir eine angemessene Bedenkzeit
héngt wesentlich von der Art und Bedeu-
tung des Untersuchungsergebnisses und
insbesondere der Dringlichkeit weiterer
diagnostischer, therapeutischer oder pri-
ventiver Mafinahmen ab, inklusive mog-
licher Auswirkungen auf die Familie der
betroffenen Person.

[11.11. Dokumentationspflicht der
Aufklarung

Die verantwortliche arztliche Person ist
verpflichtet, die Inhalte der Aufkldrung
zu dokumentieren (§9 Abs. 3 GenDG).

IV. Begriindung

Mit dieser Richtlinie werden die allge-
meinen Anforderungen an die Inhalte der
Aufklirung vor einer schriftlichen Einwil-
ligung der betroffenen Person zur gene-
tischen Untersuchung gemaf3 §23 Abs. 2
Nr. 3 GenDG formuliert. Die Richtlinie
erldutert in der nun vorliegenden aktu-
alisierten Form die im Gesetzestext des
GenDG detailliert genannten Inhalte der
Aufklarung unter Beriicksichtigung des
allgemein anerkannten Standes von Wis-
senschaft und Technik auch bei genom-
weiten Analysen und unterstreicht die Be-
deutung des Rechts auf Nichtwissen, des
Widerrufsrechts, der Bedenkzeit nach
Aufkldrung sowie der Dokumentations-
pflicht durch die verantwortliche arztli-
che Person.

Angesichts der Entwicklungen der
Untersuchungsmethoden, die eine Ana-
lyse einer grofien Anzahl verschiedenster
genetischer Eigenschaften ermoglicht, ist
es Ziel der aktualisierten Richtlinie darauf
hinzuweisen, dass die Vornahme pradik-

tiver genetischer Untersuchungen einer
besonderen arztlichen Qualifikation be-
darf. Demnach darfjede Arztin oder jeder
Arzt, die oder der nach der jeweiligen fiir
sie bzw. ihn geltenden Weiterbildungsord-
nung Kenntnisse {iber erbliche Krankhei-
ten erlangt haben, eine pradiktive geneti-
sche Untersuchung im eigenen Fachgebiet
vornehmen. Diese gesetzliche Forderung
aus dem GenDG wurde zur besseren
Ubersicht und eigenen Kompetenzein-
ordnung mittels einer tabellarischen
Darstellung in die vorliegende Richtlinie
iibernommen (siehe @ Tab. 1 in Abschnitt
I11.2.). Die Fachgebietsgrenzen, innerhalb
derer pradiktive genetische Untersuchun-
gen vorgenommen werden konnen, sind
durch die Weiterbildungsordnungen defi-
niert. Die Qualifikation zur fachgebunde-
nen genetischen Beratung dndert die eige-
ne Fachgebietsgrenze nicht.

Inkrafttreten

Diese Richtlinie wird nach Verabschie-
dung ihrer endgiiltigen Form durch die
GEKO mit der Veréftentlichung auf der
Homepage des RKI wirksam.
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