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l. Vorwort

Am 1. Februar 2010 ist in Deutschland
das Gesetz tiber genetische Untersuchun-
gen bei Menschen (Gendiagnostikgesetz
- GenDQG) in Kraft getreten. Die Aufga-
be, Richtlinien im gesetzlichen Rahmen
fir verschiedene Teilbereiche des GenDG
zu erarbeiten, wurde der beim Robert
Koch-Institut eingerichteten Gendiag-
nostik-Kommission (GEKO) iibertra-
gen (§23 GenDG). Die GEKO ist aus 13
Sachverstidndigen aus den Fachrichtun-
gen Medizin und Biologie, 2 Sachverstin-
digen aus den Fachrichtungen Ethik und
Recht sowie 3 Vertretern der fiir die Wahr-
nehmung der Interessen der Patientinnen
und Patienten, der Verbraucherinnen und
Verbraucher und der Selbsthilfe behinder-
ter Menschen auf Bundesebene mafigeb-
lichen Organisationen zusammengesetzt.

In §23 Abs. 2 Nr. 2b GenDG wird fest-
gelegt, dass die GEKO in Bezug auf den
allgemein anerkannten Stand der Wissen-
schaft und Technik Richtlinien fiir die An-
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Bekanntmachung des Robert Koch-Instituts

Richtlinie der Gendiagnostik-
Kommission (GEKO) fiir die Anfor-
derungen an die Durchfiihrung
genetischer Analysen zur Klarung
der Abstammung und an die
Qualifikation von arztlichen und
nichtarztlichen Sachverstandigen
gemal §23 Abs. 2 Nr.4 und Nr. 2b

GenDG

revidierte Fassung vom 11.04.2025, verof-
fentlicht und in Kraft getreten am 28.04.2025,
ersetzt die Fassung vom 17.07.2012

forderungen an die Qualifikation der auf
dem Gebiet der Abstammungsbegutach-
tung erfahrenen érztlichen und nichtérzt-
lichen Sachverstidndigen nach §17 Abs. 4
GenDG erstellt.

In §23 Abs. 2 Nr. 4 GenDG wird fest-
gelegt, dass die GEKO in Bezug auf den
allgemein anerkannten Stand der Wis-
senschaft und Technik Richtlinien fiir die
Anforderungen an die Durchfithrung ge-
netischer Analysen genetischer Proben,
insbesondere an die Eignung und Zuver-
ldssigkeit der Analysemethoden, die Ver-
lasslichkeit der Analyseergebnisse und
den Befundbericht sowie an die erfor-
derlichen Mafinahmen zur Qualitétssi-
cherung einschliefllich Art, Umfang und
Haufigkeit externer Qualitatssicherungs-
mafinahmen erstellt.

In §5 Abs. 1 GenDG sind die Anfor-
derungen an die Qualitétssicherung ge-
netischer Analysen geregelt: Eine Akkre-
ditierungspflicht gilt ausschlieflich fiir
solche Labore, die genetische Analysen
im Rahmen genetischer Untersuchungen

zur Kldrung der Abstammung (= Abstam-
mungsuntersuchungen) durchfiithren (§5
Abs. 1 Satz 1 GenDG). Nach §27 Abs. 3
GenDG ist diese Regelung mit Wirkung
vom 01.02.2011 in Kraft getreten. Die
Richtlinie der GEKO ergénzt und pra-
zisiert die Anforderungen des §5 Abs. 1
Satz 2 Nr. 1-4 GenDG unter Berticksich-
tigung des allgemein anerkannten Standes
der Wissenschaft und Technik.

Il. Einleitung

Das GenDG grenzt die Abstammungsun-
tersuchungen eindeutig von den geneti-
schen Untersuchungen zu medizinischen
Zwecken ab. Fiir erstere gilt eine Akkredi-
tierungspflicht seit dem 1. Februar 2011.
Die Akkreditierung erfolgt gemaf} der
Verordnung (EG) Nr. 765/2008 des Euro-
péischen Parlaments und des Rates {iber
die Anforderungen an Akkreditierung
und Marktiiberwachung bei der Ver-
marktung von Produkten vom 9. Juli 2008
durch die Deutsche Akkreditierungsstel-
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le (DAKKS)". Die Akkreditierung erfolgt
auf der Grundlage der DIN EN ISO/IEC
17025 in ihrer jeweils giiltigen Fassung?.

Diese Richtlinie der GEKO umfasst den
gesamten Prozess einer Abstammungsun-
tersuchung von der Probenentnahme und
der Sicherstellung des Identititsnachwei-
ses iiber die analytische Phase bis zur Er-
stellung und Mitteilung des schriftlichen
Gutachtens sowie der Qualitétssicherung
in der Analytik in den Abschnitten III.1.
bis III.11. sowie die besonderen Anforde-
rungen an die persénliche Qualifikation
der érztlichen und nichtarztlichen Sach-
verstandigen fiir Abstammungsgutachten
in Abschnitt ITI.12.

' http://www.dakks.de/ (zugegriffen am
28.04.2025).

2 Publiziert von der International Organization
for Standardisation (https://www.iso.org, zuge-
griffen am 28.04.2025).

lil. Anforderungen

1.1. Auftraggeber und
Untersuchungsauftrag

1. Auftraggeber fiir ein Abstammungs-
gutachten sind Gerichte, Behorden
oder Privatpersonen, die einen kon-
kreten Untersuchungsauftrag erteilen.

2. Im Untersuchungsauftrag missen die
zu untersuchenden Personen mit Fa-
milien- und Vornamen und, wenn
verfiigbar und mit dem Personlich-
keitsschutz vereinbar, mit Geburtsda-
tum und ihrer Anschrift bezeichnet
sein.

3. Im Untersuchungsauftrag muss die
Fragestellung der Untersuchung ein-
deutig formuliert sein.

[11.2. Die ,verantwortliche Person”
bei genetischen Untersuchungen
zur Klarung der Abstammung

Wiahrend genetische Untersuchungen zu
medizinischen Zwecken nur Arztinnen
und Arzten vorbehalten sind (sog. ver-
antwortliche érztliche Person; vgl. § 7 und
§3 Nr. 5 GenDG), gestattet das GenDG
die Vornahme genetischer Untersuchun-
gen zur Kldrung der Abstammung nicht
nur érztlichen, sondern auch nichtarzt-
lichen Sachverstandigen (vgl. §17 Abs. 4
und §23 Abs. 2 Nr. 2b GenDG) und be-
zeichnet beide als ,.fiir die Vornahme der
Untersuchung verantwortliche Person®
(§17 Abs. 1 Satz 2, 1. Halbsatz GenDG).
Die Rolle der verantwortlichen Person bei
der genetischen Untersuchung zur Klé-
rung der Abstammung entspricht daher
der Rolle, die die verantwortliche drztliche
Person bei der genetischen Untersuchung
zu medizinischen Zwecken einnimmt
(vgl. §17 Abs. 4 GenDG). Nach §17
Abs. 4 GenDG (mit Verweis auf § 7 Abs. 2
GenDG) sind dies ebenfalls Personen, die
einen Untersuchungsauftrag erhalten, je-
doch selbst keine genetischen Analysen
vornehmen, sondern die entnommenen
genetischen Proben durch von ihnen be-
auftragte andere Personen oder Einrich-
tungen analysieren lassen und anschlie-
lend die Untersuchungsergebnisse an die
Auftraggeber mitteilen.
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11.3. Aufklarung und Einwilligung

1. Die Aufkldrung der zu untersuchen-
den Personen und die Einwilligung
in die geplante genetische Untersu-
chung zur Klarung der Abstammung
erfolgt gemif der ,,Richtlinie der
Gendiagnostik-Kommission (GEKO)
fiir die Anforderungen an die Inhal-
te der Aufklirung gemaf3 §23 Abs. 2
Nr. 3 GenDG bei genetischen Unter-
suchungen zur Kldrung der Abstam-
mung“ [1].

2. Die verantwortliche Person, die die
genetische Untersuchung zur Klarung
der Abstammung vornimmt, ist fiir
die Durchfiihrung der Aufklirung
nach §17 Abs. 1 GenDG und ihre in-
haltliche Dokumentation sowie die
Einholung der Einwilligung verant-
wortlich. Dies gilt auch bei der Dele-
gation der Aufkldrung.

[Il.4. Feststellung und
Dokumentation der Identitat der zu
untersuchenden Personen

Die zu untersuchenden Personen miis-
sen sich durch giiltige, amtliche Auswei-
se mit Lichtbild (bei Kindern gegebenen-
falls Geburtsurkunde) legitimieren. Die
Identitéitssicherung ist moglichst durch
Anfiigung eines Lichtbildes und mindes-
tens eines Fingerabdruckes an die Doku-
mentation zu ergdnzen. Die Identitdts-
prifung ist schriftlich zu dokumentieren
und durch Unterschriften der zu untersu-
chenden Personen sowie durch Stempel
und Unterschrift der fiir die Probenent-
nahme verantwortlichen Person zu besta-
tigen. Abweichungen von diesen Bestim-
mungen und Zweifel an der Identitit eines
Beteiligten sind zu dokumentieren.

I.5. Probenentnahme

1. Die genetischen Proben (in der Re-
gel Mundschleimhautabstriche bzw.
Blutproben) miissen durch die ver-
antwortliche Person selbst oder durch
eine von dieser beauftragten arztli-
chen Person oder durch eine andere
sachverstindige Person geméaf; Ab-
schnitt II1.2. entnommen werden. Im
Fall der unmittelbaren Beauftragung
sollte die verantwortliche Person die
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Entnahmesets und die Unterlagen zur
Identitatssicherung direkt an die mit
der Probenentnahme beauftragte Per-
son iibersenden. Im Fall der mittelba-
ren Beauftragung kann die Entnahme
durch eine drztliche Person oder eine
andere sachverstindige Person vor-
genommen werden, die der Proband
selbst auswihlt und aufsucht. In je-
dem Fall muss die mit der Probenent-
nahme beauftragte Person die Proben
und die Identititssicherung direkt an
die verantwortliche Person zuriick-
senden. Die mit der Entnahme und
Einsendung einer genetischen Probe
beauftragte Person wird nicht zur ver-
antwortlichen Person. Dies bleibt die
Person, die mit der genetischen Un-
tersuchung beauftragt ist. Es ist nicht
zuldssig, dass die Probenentnahme
und Identitétsfeststellung durch die zu
untersuchende Person selbst oder eine
ihr nahestehende oder nicht sachkun-
dige Person durchgefiihrt wird.
. Bei Entnahme von genetischen Pro-
ben ist sicherzustellen, dass von jeder
Person mindestens 2 Proben zu ge-
winnen sind, um eine unabhéngige
Kontrolle der Ergebnisse zu gewahr-
leisten.
. Die Probengefifie bzw. die Stieltup-
fer sind in Gegenwart der zu untersu-
chenden Person eindeutig und unver-
wechselbar zu beschriften.
. Die Person, die die genetische Probe
entnimmt, muss sachkundig sein. Die
Sachkunde umfasst:
= die Technik der Probenentnahme,
= Mafinahmen der Identitéitspriifung
und -sicherung,
= die Dokumentation etwaiger Auf-
falligkeiten bei der Identitétsprii-
fung und im Zusammenhang mit
relevanten medizinischen Sachver-
halten (z.B. eine Stammzelltrans-
plantation). Uber die Eignung des
Untersuchungsguts, insbesonde-
re nach Stammzelltransplantation,
entscheidet im Einzelfall die verant-
wortliche Person.
. Werden die genetischen Proben ge-
maf} Abschnitt IT1.5.1. extern entnom-
men, so miissen diese von der Person,
die die Proben entnimmt zusammen
mit den Identititsnachweisen direkt

zur verantwortlichen Person versandt
werden.

6. Wird eine andere Person oder Ein-
richtung von der verantwortlichen
Person (gemafd Abschnitt II1.2.) mit
der Durchfithrung der genetischen
Analysen beauftragt, so muss dieser
fiir jede Probe ein Nachweis vorlie-
gen, dass diese unter Einhaltung der
Bestimmungen der vorliegenden
Richtlinie zu Aufklarung und Einwil-
ligung (geméfd Abschnitt II1.3.) sowie
zu den Anforderungen an die Identi-
tatssicherung (gemafd Abschnitt I11.4.)
gewonnen wurde.

7. Die entnommenen genetischen Pro-
ben diirfen nur fiir die Zwecke ver-
wendet werden, fiir die sie gewonnen
worden sind; sie sind nach §13 Abs. 1
GenDG unverziiglich zu vernichten,
wenn sie fiir diese Zwecke nicht mehr
benotigt werden. Die Vernichtung ist
zu dokumentieren. Eine Verwendung
zu anderen Zwecken ist nur méglich,
soweit dies nach anderen gesetzlichen
Vorschriften zuléssig ist. Naheres
dazu ist in der Richtlinie der GEKO
fir die Anforderungen an die Inhalte
der Aufklarung bei genetischen Un-
tersuchungen zur Klarung der Ab-
stammung geregelt [1].

1.6. Anzahl und Art der
Analysesysteme und analysierten
Loci

1. Die kombinierte Allgemeine Va-
terschafts- AusschlieBungs-Chance
(AVACH) der fiir ein Gutachten zur
Auswertung herangezogenen Syste-
me muss sowohl im Terzetten-Fall
(Mutter, Kind und Putativvater) als
auch im Duo-Fall (Kind und Putativ-
vater) mindestens 99,999 % betra-
gen. Auf die Einbeziehung der Kin-
desmutter’ soll nur im begriindeten
Ausnahmefall verzichtet werden. Der
Ausnahmefall ist gegeben, wenn: a)
sie verstorben ist; b) sie nicht einwil-
ligungsfihigi.S. § 14 GenDG ist; c)
ihr Aufenthaltsort unbekannt ist und
nicht ermittelt werden kann; d) das
Kind volljahrig ist oder e) sie nach

3 |Im Sinne dieser Richtlinie ist mit dieser immer
die genetische Kindesmutter gemeint.

Aufklirung keine eigene Probe abgibt.
Wird auf die Einbeziehung der Kin-
desmutter verzichtet, ist die Grundla-
ge des Verzichts von der verantwortli-
chen Person zu dokumentieren.

. Die Abnahme beim minderjéhrigen

Kind hat im Beisein einer sorgebe-
rechtigten Person zu erfolgen, die
nach Vorlage giiltiger Identitatsdoku-
mente der sorgeberechtigten Person
(z.B. Ausweis) und des Kindes (z.B.
Geburtsurkunde) mit Unterschrift die
Identitét des Kindes bestitigt.

. Folgende genetische Markersysteme

sind derzeit hinreichend evaluiert und
damit bedarfsgerecht fiir die Begut-
achtung verwendbar:

3.1 Autosomale Mikrosatelliten-Poly-
morphismen (mindestens Trime-
re) (STR).

3.2 Gonosomale Mikrosatelliten-Poly-
morphismen (mindestens Trime-
re) (X-, Y-STR) [2, 3].

3.3 Diallele Einzelbasen- oder Inser-
tions-/Deletions-Polymorphismen
(SNP/InDel) [4].

3.4 Sequenzpolymorphismen der
Hypervariablen Regionen des D-
Loops der mitochondrialen DNA
(mtDNA HV 1-3) [5].

3.5 Autosomale und X-chromosomale
Mikrohaplotyp-Polymorphismen
[6].

3.6 Andere Markersysteme, wie z.B.
Restriktions-Fragment-Léingen-
Polymorphismen (RFLP), HLA,
Blutgruppen, Enzym- und Serum-
protein-Polymorphismen, werden
nur noch selten eingesetzt bzw.
sind Spezialféllen vorbehalten (z.B.
wenn bei einem verstorbenen Pu-
tativvater nur noch entsprechende
Ergebnisse aus Vorgutachten zur
Verfiigung stehen). Der Einsatz
dieser Verfahren in der Abstam-
mungsbegutachtung ist im Einzel-
fall weiterhin zuléssig, wenn die
Typisierungsverfahren durch das
anwendende Labor umfassend va-
lidiert wurden und im Qualitats-
management-System des Labors
erfasst sind.

4. Es sollen nur Polymorphismen mit

bekannten chromosomalen Positi-
onen untersucht werden, deren pa-
ternale und maternale Mutationsra-
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ten begriindet geschétzt sind. Diese
geschitzten Mutationsraten konnen
der publizierten Literatur entnommen
sein oder auf Grund einer eigenen,
hinreichend grofien Stichprobe ermit-
telt werden.

. Es sollen nur Polymorphismen un-
tersucht werden, die nach aktuellem
Stand von Wissenschaft und Technik
nicht mit einer Erkrankung assoziiert
sind. Sollten Erkenntnisse zur Krank-
heitsassoziation eines Polymorphis-
mus wissenschaftlich bestatigt wer-
den, ist dieser Polymorphismus von
Abstammungsuntersuchungen auszu-
schliefen.

. Genetische Variationen (z.B. Tri-al-

lelischer STR-Polymorphismus) sind
Analyseergebnisse und damit im Gut-
achten anzugeben.

[1l.7. Anforderungen an die Analytik

2.

. Bei komplexen Stammbaumhypothe-

sen (z. B. Defizienzfille) ist das Kopp-
lungsungleichgewicht der verwen-
deten Systeme und der Einfluss der
Rekombinationsfrequenz zu bertick-
sichtigen. In Standardféllen (Terzet-
ten- und Duo-Fille) bzw. bei Fillen
mit hohem Gesamt-W-Wert (z. B.
a-posteriori >99,999999 %) kann auf
die Berticksichtigung der Kopplungs-
ungleichgewichte verzichtet werden,
weil deren Einfluss auf das Gesamter-
gebnis gering ist.
Umfang der genetischen Analysen
2.1 Autosomale STR-Systeme: eine
ausreichende Anzahl voneinander
unabhéngiger Polymorphismen
(kein Kopplungsungleichgewicht,
freie Rekombination); dabei muss
die Kombination der jeweils einge-
setzten Systeme die Anforderun-
gen des unter Abschnitt ITL.6.1. ge-
nannten AVACH-Wertes erfiillen.
2.2 Bei Verwendung anderer Syste-
me (z.B. diallele Polymorphismen
oder Mikrohaplotyp-Polymorphis-
men) muss sich die Anzahl der
Marker an dem unter Abschnitt
I11.6.1. genannten AVACH-Wert
orientieren [7, 8]. Dies gilt auch
fiir die Kombination verschiedener
Markersysteme.

2.3.Fiir gonosomale STR-Systeme und
mtDNA wird kein Mindestumfang
der Analysen vorgegeben, weil
diese nur bei besonderen Frage-
stellungen oder in Erginzung zu
autosomalen Systemen sinnvoll
eingesetzt werden konnen.

3. Bei der Analyse mittels Polyme-
rasekettenreaktion (PCR) untersuch-
ter Polymorphismen miissen die ver-
wendeten Primer bzw. kéuflichen Kits
angegeben werden. Die international
vereinbarten Empfehlungen zur No-
menklatur der ISFG* sind einzuhalten
[9, 10].

4. Bei unzureichenden Ergebnissen (vgl.
Abschnitt IT1.9.) miissen im Bedarfs-
fall weitere Polymorphismen unter-
sucht werden.

5. Der Ausschluss einer der postulier-
ten Verwandtschaftshypothesen (z.B.
Ausschluss der Vaterschaft) erfordert
grundsitzlich eine Bestitigungsana-
lyse an der zweiten entnommenen
Probe.

[11.8. Dokumentation durch die
verantwortliche Person

1. Die erforderliche Dokumentation
umfasst neben den Inhalten der Auf-
klarung sowie der Einwilligung gemaf3
Richtlinie der GEKO [1]:
= Namen der an der Untersuchung
beteiligten Personen®

= Identitét der zu untersuchenden
Personen

= Art sowie Ort und Datum der Ent-
nahme des Untersuchungsguts

= Art und Datum der durchgefiihrten
genetischen Analysen

= Ergebnisse der durchgefiihrten ge-
netischen Analysen

= biostatistische Auswertung (Popu-
lationsbezug, Softwareprodukte, Ta-
bellen etc.)

= Beurteilung der Ergebnisse geméf3
Abschnitt II1.9. (Gutachten)

2. Die Ergebnisse der genetischen Un-
tersuchung zur Klarung der Abstam-
mung sind nach §17 Abs. 5 GenDG

* International Society for Forensic Genetics
(www.isfg.org/, zugegriffen am 28.04.2025).

5 EinschlieBlich der Person, die die Probenent-
nahme durchgefiihrt hat.
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generationsiibergreifend fiir 30 Jahre
aufzubewahren und anschlieflend un-
verziiglich zu vernichten.

[11.9. Beurteilung und Interpretation
der Analyseergebnisse (Gutachten)

1. Ausschluss

Das Vorliegen von 4 und mehr Aus-
schlusskonstellationen auf verschie-
denen Chromosomen erlaubt die
Aussage, dass die Abstammung vom
Putativvater ausgeschlossen ist. Bei
weniger als 4 Ausschlusskonstellatio-
nen muss eine biostatistische Wiirdi-
gung unter Einbeziehung von mog-
lichen Mutationen oder stummen
Allelen erfolgen.

. Nichtausschluss

Der Nichtausschluss erfordert die
Quantifizierung der Ergebnisse im
Hinblick auf ihren Beweiswert durch
geeignete statistische Maf3zahlen. Vo-
raussetzung ist die Kenntnis der ver-
lasslich abgeschitzten genetischen
Parameter wie Allelfrequenzen, Hap-
lotypfrequenzen, Rekombinationsfre-
quenzen und Mutationsraten.

. Die Basis der Likelihood-Berechnung

ist eine exakte Hypothesenformulie-
rung (Terzettenfall und Defizienzfall)
im Hinblick auf postulierte Verwandt-
schaftsbeziehungen und die ethnische
Zugehorigkeit. Als statistische Maf3-
zahl wird der Wahrscheinlichkeits-
wert W (unter Angabe der a-priori-
Wahrscheinlichkeit), der sich aus Y/X
(Likelihood-Quotient L) bzw. X/Y
(Paternity Index PI) [11] ergibt, ange-
geben und bewertet.

. Samtliche Besonderheiten (mog-

liche Mutationen, stumme Alle-

le etc.) wie auch die Verwendung
von genetischen Systemen in enger
Nachbarschaft oder mit moglichem
Kopplungsungleichgewicht sind mit
geeigneten Verfahren in die statisti-
sche Auswertung einzubeziehen und
zu erldutern.

. Ein W-Wert 299,9 % (bei einer a-pri-

ori-Wahrscheinlichkeit von 50 %)
oder analoge statistische Maf3zahlen
entsprechen dem verbalen Pradikat
»Verwandtschaftshypothese praktisch
erwiesen’.
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6. In Fillen, bei denen dieser W-Wert
nicht erreicht werden kann, soll das
Ergebnis in verstdndlicher und nach-
vollziehbarer Form erldutert werden.
7. Das schriftliche Gutachten muss min-
destens die folgenden Angaben ent-
halten:
= Namen der untersuchten Personen
= Art sowie Ort und Datum der Ent-
nahme des Untersuchungsgutes

= Art der durchgefiihrten Analysen
einschliellich Angabe der Untersu-
chungsmittel (z. B. verwendete Ty-
pisierungskits)

= Auflistung der typisierten Polymor-
phismen sowie der Ergebnisse der
genetischen Analysen in tabellari-
scher Form

= Beurteilung der Analysenergebnis-
se gemifs der Abschnitte IT1.9.1. bis
I11.9.6.

= Erklarung der verantwortlichen
Person, dass bei der Abfassung des
Gutachtens die vorliegenden Richt-
linien beachtet wurden.

[11.10. MaBnahmen zum
Qualitatsmanagement

Gemifl §5 Abs. 1 GenDG gilt eine Ak-
kreditierungspflicht fiir Einrichtungen,
die genetische Analysen im Rahmen ge-
netischer Untersuchungen zur Klarung
der Abstammung durchfiihren. Die Ak-
kreditierung hat nach DIN EN ISO/IEC
17025 in der jeweils giiltigen Fassung zu
erfolgen.

[1.11. MaBBnahmen zur internen
und externen Qualitatssicherung

1. Fir alle Analyseverfahren hat die Ein-
richtung Mafinahmen zur internen
Qualititssicherung zu etablieren, die
geeignet sind, die Validitit jedes Un-
tersuchungsansatzes zu tiberpriifen.
Insbesondere soll die interne Qua-
litatssicherung in der Lage sein zu
erkennen, ob die Ergebnisse durch
technische Unzulénglichkeiten oder
mangelhafte Qualitit des Probenma-
terials beeinflusst worden sind.

. Die Einrichtung muss fiir alle einge-
setzten Analyseverfahren regelmaf3ig
und mindestens zweimal jahrlich an
externen Qualitétssicherungsmaf3-

nahmen (Ringversuchen) teilnehmen,
die von durch Fachgesellschaften an-
erkannten Institutionen angeboten
werden.

. Dariiber hinaus ist die Kompetenz der

sachverstandigen Person gemaf3 Ab-
schnitt ITI.12. in der biostatistischen
Interpretation genetischer Analyse-
ergebnisse bei Abstammungsfillen
durch Teilnahme an regelméfSigen
und mindestens einmal im Jahr statt-
findenden externen Qualitatssiche-
rungsmafinahmen (Ringversuchen)
zu belegen, die von durch Fachgesell-
schaften anerkannten Institutionen
angeboten werden.

11.12. Qualifikation zur Tatigkeit
als arztliche oder nichtarztliche
sachverstandige Person fiir die
Abstammungsbegutachtung
gemal’ §23 Abs. 2 Nr. 2b GenDG

1. Zugang fiir die Qualifikation zur T4-

tigkeit als Sachverstdndige oder Sach-
verstandiger fiir die Abstammungs-
begutachtung gemifl Abschnitt II1.2.
dieser Richtlinie haben arztliche Per-
sonen oder Personen mit Abschluss
eines naturwissenschaftlichen Studi-
enganges.

. Qualifikationsziel

Nach Erlangung der Qualifikation
soll die sachverstandige Person in der
Lage sein, Auftraggeber unter Beach-
tung der gesetzlichen Rahmenbedin-
gungen zu beraten und Méglichkeiten
und Grenzen der Untersuchung zu
erkennen. Dazu soll sie eine geeigne-
te Methodenauswahl treffen, die er-
forderlichen Laboranalysen unter den
Bedingungen eines Qualititsmanage-
mentsystems durchfiithren, Ergebnisse
auch unter Wiirdigung besonderer ge-
netischer Bedingungen bewerten, die
erforderlichen biostatistischen Ver-
fahren anwenden und deren Ergeb-
nisse interpretieren kénnen. Sie soll in
der Lage sein, die Untersuchungser-
gebnisse in einem qualifizierten Gut-
achten zusammenzufassen und die
Feststellungen in nachvollziehbarer
Form zu erldutern. Sie soll tiber fun-
dierte theoretische Kenntnisse ver-
fiigen, um die sachgerechte Anwen-
dung der Analytik im Laboratorium

zu ermdglichen. Hierzu gehoren u.a.
die Etablierung und Validierung neu-
er Analyseverfahren, die Bearbeitung
populationsgenetischer Fragestellun-
gen, die Auseinandersetzung mit ge-
netischen Sonder- und Problemfillen
sowie der angemessene Einsatz be-
sonderer genetischer Systeme wie z.B.
geschlechtschromosomaler Marker,
SNPs oder der mtDNA. Die Einzel-
heiten der Qualifikationsinhalte sind
in einem Anforderungskatalog als
Anhang 1 dieser Richtlinie beigefiigt.

. Praktische Ausbildung

Die praktische Ausbildung soll so-
wohl die Tatigkeiten der Abstam-
mungsbegutachtung als auch die the-
oretische Auseinandersetzung in der
Breite des Anforderungskataloges be-
inhalten. Sie kann erst nach Abschluss
des Hochschulstudiums beginnen.
Die Ausbildung soll einen Zeitraum
von mindestens 2 Jahren umfassen
und kann nur in Einrichtungen erfol-
gen, die wihrend der Ausbildungszeit
fiir die Abstammungsbegutachtung
akkreditiert sind. In der Ausbildungs-
zeit soll die praktische Qualifikation
durch mindestens 50 selbststindig er-
stellte Abstammungsgutachten nach-
gewiesen werden.

. Theoretische Ausbildung

Neben der praktischen Ausbildung
nach Abschnitt II1.12.3. soll die Teil-
nahme an mindestens 3 ganztagigen
theoretischen Fortbildungsveranstal-
tungen nachgewiesen werden, die
sich vertiefend mit speziellen Themen
der Abstammungsbegutachtung ein-
schliefllich der Biostatistik befassen.
Dabei muss sichergestellt sein, dass
die Fortbildung unter Beteiligung ei-
ner oder eines qualifizierten Sachver-
standigen fiir Abstammungsbegut-
achtung durchgefiihrt wird.

. Fiir alle Sachverstiandigen gilt eine

Verpflichtung zur kontinuierlichen
fachwissenschaftlichen Fortbildung.

IV. Begriindung

Die vorliegende Richtlinie beschreibt zu-
néchst den Prozess einer genetischen Un-
tersuchung zur Kldrung der Abstammung
von der Probenentnahme und der Iden-
titatssicherung iiber die analytische Pha-
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se bis zur Erstellung und Mitteilung des
schriftlichen Gutachtens (Abschnitte
III.1. bis II1.9.) sowie der Qualitétssiche-
rung in der Analytik (Abschnitte II1.10.
bis I1I.11.). In § 5 Abs. 1 GenDG wird fiir
Einrichtungen, die genetische Analysen
zur Kldrung der Abstammung durchfiih-
ren, eine Akkreditierung durch eine hier-
fir allgemein anerkannte Stelle verlangt.
Damit wird fiir diese Art der Untersu-
chung im Vergleich zu genetischen Ana-
lysen zu medizinischen Zwecken eine
strengere Vorgabe an die Qualitdtssiche-
rung gemacht. Wie in der Begriindung zu
§17 GenDG ausgefiihrt®, ist die Gefahr
einer Untersuchung ,,ohne Kenntnis und
ohne Einverstindnis der betroffenen Perso-
nen” einer der mafigeblichen Griinde fiir
die Einfithrung klarer Regelungen in die-
sem Zusammenhang.

Personen, die Untersuchungsauftrige
annehmen sowie Probenentnahmen ver-
anlassen und die Ergebnisse in Form eines
Gutachtens mitteilen oder iibersenden,
unterliegen nach §17 Abs. 4 GenDG den
Anforderungen des GenDG. Damit sind
sie verantwortliche Personen im Sinne
von Abschnitt ITL.2. dieser Richtlinie und
miissen alle Anforderungen an die Quali-
fikation geméfd Abschnitt II1.12. erfiillen.

Wesentlicher Bestandteil einer qua-
litatsgesicherten und umfassend doku-
mentierten genetischen Analyse ist die
zur Prdanalytik gehérende dokumentier-
te Entnahme des Untersuchungsgutes.
Daher stellt die objektive Feststellung der
Identitit der Personen und genetischen
Proben einen unverzichtbaren Bestand-
teil einer sachgerechten Abstammungs-
untersuchung dar. Das dazu notwendi-
ge Verfahren ist dementsprechend auch
unter Beriicksichtigung der mdoglichen
rechtlichen Folgen einer Fehlbegutach-
tung an nicht korrekt identitétsgesicher-
tem Probenmaterial unter Abschnitt I11.4.
und IIL5. festgelegt worden. Die Anferti-
gung von Lichtbildern und Fingerabdrii-
cken der zu untersuchenden Personen ist
gingige Praxis (vgl. BAK-Richtlinien von
2002 [12] sowie friithere Richtlinien des
RKI [13]) und ein unverzichtbares Hilfs-
mittel, um Versuche zur Vortauschung fal-
scher Identititen aufzukldren.

Als im Ausnahmefall bei der Entnah-
me titig werdende sachkundige und im
Verfahren neutrale Personen kénnen von
der verantwortlichen Person z.B. auch
Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter von
Gesundheitsamtern oder Jugenddmtern
beauftragt werden. Die verantwortliche
Person hat in diesen Fillen sicher zu stel-
len, dass die mit der Entnahme beauftrag-
te Person eine ausreichende Sachkunde
gemafd Abschnitt I11.5.4. besitzt.

Die Forderung, moglichst die Kin-
desmutter mit in die Untersuchung ein-
zubeziehen, dient einerseits dem Ziel ei-
ner verbesserten Identititssicherung der
kindlichen genetischen Probe und ist an-
dererseits auch auf Grund einer deutlich
hoheren Ergebnissicherheit in Bezug auf
die erkennbaren Ausschlusskonstellati-
onen im Vergleich zum Duo-Fall ange-
messen (vgl. auch Begriindung zu §17
GenDG)’.

Das Ergebnis einer Untersuchung wird
gemifd Abschnitt I11.6.1. als ausreichend
sicher bewertet, wenn die kombinierte
Allgemeine Vaterschafts- AusschlieSungs-
Chance (AVACH) mindestens 99,999 %
betragt [14]. Die AVACH hingt davon
ab, wie viele Polymorphismen untersucht
werden und vor allem wie hoch der Po-
lymorphiegrad der Systeme ist. Bei den
hochpolymorphen STRs sind deutlich
weniger Loci erforderlich im Vergleich zu
den meist dimorphen SNPs oder InDels.
Daher wird in Abschnitt II1.7.2. nicht die
Anzahl der Polymorphismen vorgege-
ben, sondern der Umfang der genetischen
Analysen muss sich nach der Erfillung
des unter Abschnitt IIL.6.1. festgelegten
AVACH Werts richten.

Gemaf3 Abschnitt IT1.9.1. liegt ein Aus-
schluss vor, wenn mehr als 3 Ausschluss-
konstellationen bei der Untersuchung
einer ausreichenden Anzahl voneinan-
der unabhdngiger STR-Polymorphismen
vorliegen. Liegen im Trio-Fall 4 Aus-
schlusskonstellationen vor, ergibt die bio-
statistische Bewertung eine sehr geringe
Gesamtwahrscheinlichkeit, selbst wenn
es sich jeweils um Einschrittmutationen
handelt. Die Anzahl der untersuchten au-
tosomalen STR-Polymorphismen ist dabei
unerheblich, wenn sie den tiblichen Rah-
men von 15-30 Polymorphismen nicht

¢ BT-Drucks. 16/10532, S. 33.
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tibersteigt. Werden bei der Untersuchung
einer grofSeren Anzahl (>30) voneinander
unabhdngiger STR-Polymorphismen kei-
ne weiteren Ausschlusskonstellationen ge-
funden, ist das durch die Sachverstindige
oder den Sachverstindigen im Gutachten
entsprechend zu bewerten.

Die in Abschnitt III.11. geforderten
Ringversuche werden in Deutschland
derzeit von der Deutschen Gesellschaft
fir Abstammungsbegutachtung sowie
der Gemeinsamen Spurenkommission
der rechtsmedizinischen und kriminal-
technischen Institute angeboten.

Die Richtlinie enthélt in Abschnitt
II1.12. konkretisierende Aussagen zu den
spezifischen Qualifikationen, die §17
Abs. 4 S. 1 GenDG vorsieht. Die fiir die
Durchfithrung von Abstammungsunter-
suchungen zugelassene Personengruppe
ergibt sich direkt zunichst aus dem dort
genannten akademischen Kreis (Arzte
und Naturwissenschaftler), der zudem
auf dem Gebiet der Abstammungsunter-
suchung erfahren sein muss. Die konkre-
ten sachlichen Qualifikationsanforderun-
gen umfassen das spezifische theoretische
Wissen und spezifische praktische Erfah-
rungen, die z.B. fiir ein forensisches Be-
gutachtungsniveau lege artis erforder-
lich sind, auf dem allgemein anerkannten
Stand der Wissenschaft und Technik. Da-
bei hat sich die GEKO von folgendem
Anforderungsmafistab leiten lassen: un-
abhingig davon, ob die oder der arztliche
oder nichtdrztliche Sachverstindige ak-
tuell selbst Laboruntersuchungen durch-
fithrt, werden aktuelles Fachwissen und
fundierte Methodenkenntnis erwartet,
um ihr bzw. ihm ein eigenes, volles fach-
liches Urteilsvermogen iiber Umfang und
Grenzen der Aussagekraft der Methoden
und Grenzen der fachlichen Beurteilung
in Standard- und Sonderfillen mit spezi-
fischen Konstellationen zu erlauben. Die
Erfiillung der unter Abschnitt IT1.12.1 bis
II1.12.4 genannten Anforderungen kann
durch die Kommission zur Feststellung
der Qualifikation von Abstammungsgut-
achtern (KFQA) der Deutschen Gesell-
schaft fiir Abstammungsbegutachtung
(DGAB) gepriift werden [15]. Nach be-
standener Priiffung wird dann der Titel
»Fachabstammungsgutacher (DGAB)“
bzw. ,Fachabstammungsgutachterin
(DGAB)“ vergeben.



Im Rahmen des Akkreditierungsver-
fahrens tberpriift und beurkundet die
Deutsche Akkreditierungsstelle (DAKkS)
als zustdndige Stelle die Kompetenz von
Einrichtungen. Die Uberpriifung der
Qualifikation einer oder eines in dieser
Einrichtung tatigen arztlichen oder nicht-
arztlichen Sachverstindigen erfolgt im
Rahmen des Audits der Akkreditierung.

Zu weiteren Fragestellungen wird auf
die Begriindung des Gesetzes zu §17
GenDG verwiesen.®

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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Anhang 1: Anforderungskatalog
an die Qualifikationsinhalte

1. Allgemeine Grundkenntnisse
a. Grundlagen der allgemeinen Ge-
netik und der Humangenetik
b. Grundlagen der Molekularbiologie
c. Grundlagen der molekulargeneti-
schen und biochemischen Labor-
techniken
d. Grundlagen der Biostatistik und
Populationsgenetik
e. Nomenklatur der forensisch-gene-
tischen Systeme
2. Molekulargenetische und allgemeine
Labor-Methoden
a. Extraktion humaner DNA aus
Standardprobenmaterial (Blut,
Mundschleimhautabstriche), so-
wie aus Sonderprobenmaterial
(z.B. Paraffingewebe, postmor-
tal entnommene Gewebsproben);
Herstellung standardisierter DNA-
Proben, ggf. einschliefllich Quanti-
fizierung
b. Durchfiihrung der Polymeraseket-
tenreaktion einschliefilich inter-
ner Kontrollen und Bewertung der
Amplifikationsqualitit
c. Elektrophoretische Auftrennung
der Amplifikate, Nachweis von Al-
lelen; Techniken und Besonderhei-
ten der Kapillarelektrophorese; Er-
kennung von Fehlerquellen
d. Sequenzierung von DNA-Frag-
menten
e. Strategien zur Freigabe der Ana-
lyseergebnisse einschliefSlich der
Bewertung von Freigabekriterien;
Uberpriifung der Freigabekriterien
am Probenmaterial und kritische
Auseinandersetzung mit Analy-
separametern; Umgang mit der
einschldgigen Fragment-Analyse-
Software
f. Kenntnisse iiber Sensitivitat und
Fehlerquellen eingesetzter Unter-
suchungskits und addquate vor-
beugende Mafinahmen
3. Durchfithrung der genetischen Un-
tersuchung zur Klarung der Abstam-
mung
a. Beurteilung von Untersuchungs-
anfragen
b. Erhebung von Stammbé&umen

Beratung von potenziellen Auf-
traggebern

. Kenntnisse tiber Moglichkeiten

und Grenzen der Methodik, auch
in Abhingigkeit von angebotenen
oder verfiigbaren Analyseverfah-
ren

Kenntnisse iiber den Einsatz be-
sonderer Analyseverfahren (z.B.
geschlechtschromosomale X- und
Y-STR-Systeme, SNPs, mtDNA)
Konzipierung von Untersuchungs-
umfingen und Entscheidung iiber
zu untersuchende Personen bei
komplexen Stammbédumen oder
Defizienzfillen

. Wahl des Untersuchungsmaterials

im Einzelfall

. Durchfithrung der Probenentnah-

me, einschlieSlich Aufkldrung und
Einwilligung in die Untersuchun-
gen gemif3 GenDG und der Richt-
linie der Gendiagnostik-Kommis-
sion

Uberblick iiber den normativen
Rahmen der Begutachtung, ein-
schliefillich des Familienrechts
(BGB), des Gendiagnostikgesetzes,
der allgemeinen Datenschutzbe-
stimmungen sowie der Richtlinien
der Gendiagnostik-Kommission

. Interpretation der Analyseergebnisse
a.

Formulierung von Abstammungs-
gutachten in Standardféllen (Fest-
stellung der Vaterschaft bzw.
Nichtvaterschaft in Terzettenfal-
len)

. Hypothesenaufstellung in komple-

xen Stammbédumen einschliefSlich
Priifung auf Vollstindigkeit bzw.
Sinnhaftigkeit dieser Hypothesen
Durchfiihrung der biostatistischen
Auswertung in Standardfillen,
einschliefSlich der Bewertung der
Parameter und der Angabe von
Randbedingungen

. Durchfithrung der biostatistischen

Auswertung in Sonderféllen und
deren Bewertung einschliefSlich
der exakten Formulierung der Er-
gebnisse

Biostatistische Auswertung ge-
schlechtschromosomaler Marker,
sachgerechte Beriicksichtigung von
Haplotypen oder Kopplungsgrup-
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a.

b.

pen; Verwendung von Datenban-
ken bei Haplotyp-Markern
Bewertung der Ergebnisse Y-chro-
mosomaler Analysen, auch in Zu-
sammenhang mit autosomalen
Systemen

. Berticksichtigung von maternalen

und paternalen Neumutationen:
Einbeziehung in die biostatistische
Auswertung, Bewertung einzelner
und multipler Mutationsereignisse,
Aufstellung und Priifung alternati-
ver Stammbéume

. Bewertung chromosomaler Aber-

rationen und deren Auswirkungen
auf die Begutachtung

Sicherheit im Umgang mit ein-
schldgiger Software zur biostatis-
tischen Auswertung (sofern regel-
mafig verwendet)

. Populationsgenetik

Erstellen von Haufigkeitsverteilun-
gen genetischer Systeme

Test auf Unabhéngigkeit, statisti-
sche Signifikanz von Abweichun-
gen zu Referenzpopulationen
Bedeutung lokaler Populationen,
Anwendung unterschiedlicher Al-
lelfrequenzen im Einzelfall

. Validierung von genetischen Syste-

men und Analyseverfahren

a.

b.

Strategien zu Validierung und Ve-
rifizierung

Konzeption von Validierungsstudi-
en zum Nachweis der Anwendbar-
keit von (neuen) Methoden und
genetischen Systemen

. Qualitdtsmanagement
a.

Kenntnis des normativen Rahmens
der Akkreditierung, insbesondere
der DIN EN ISO/IEC 17025
Grundziige des Qualitidtsmanage-
ments im akkreditierten Laborato-
rium

Kenntnisse in der Erstellung und
Uberarbeitung von Standardar-
beitsanweisungen und Verfahrens-
anweisungen

. Kenntnisse im Umgang mit Qua-

litaitsmanagement-Dokumenten
und deren Lenkung

Etablierung und Durchfiihrung in-
terner und externer Qualitatssiche-
rungsmafinahmen
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