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Das neue Gendiagnostikgesetz
und seine Konsequenzen
fir den frauenarztlichen Alltag

Wolfram Henn

Am 1. Februar 2010 tritt das neue Gendiagnostikgesetz in
Kraft. Mit den Zielen einer Stirkung der Patientenautonomie
sowie eines besseren Schutzes gegen Kommerzialisierung und
Missbrauch genetischer Informationen werden darin erhéhte
Anforderungen an Patientenaufklirung, Einwilligung und Da-
tenschutz gestellt. Dies betrifft auch Frauendrzte als Veranlas-
ser genetischer Diagnostik. Sie diirfen beispielsweise kiinftig
keine genetischen Untersuchungen mehr ohne schriftliche Ein-
verstindniserkldrung veranlassen, und jede Prinataldiagnostik
einschliefllich nicht-invasiver Suchtests erfordert verpflichtend
eine genetische Beratung. In den kommenden beiden Jahren
diirfen Frauendrzte fachbezogene genetische Beratungen
grundsdtzlich noch selbst durchfiihren; danach wird dafiir eine
Qualifikation gefordert, deren Inhalte und Struktur noch durch
die neue Gendiagnostik-Kommission gestaltet werden miissen.

Am 4. August 2009 wurde nach der
Gegenzeichnung durch den Bundes-
prasidenten das Gendiagnostikgesetz
(im Folgenden: GenDG) verdffent-
licht, das am 1. Februar 2010 in Kraft
tritt (1). Es handelte sich um eines
der letzten Gesetzgebungsprojekte
der GroRen Koalition, das nach einer
iber mehrere Entwiirfe bis ins Jahr
2001 zuriickreichenden Vorgeschich-
te letztlich im breiten parteiiiber-
greifenden Konsens verabschiedet
wurde.

Das Gesetz hat zum Ziel, ,die Voraus-
setzungen fiir genetische Untersu-
chungen (...) zu bestimmen und eine
Benachteiligung auf Grund geneti-
scher Eigenschaften zu verhindern,
um insbesondere die staatliche Ver-
pflichtung zur Achtung und zum
Schutz der Wiirde des Menschen und
des Rechts auf informationelle Selbst-
bestimmung zu wahren.” (§ 1 GenDG).

Neben den im Folgenden zu erdrten-
den Bestimmungen zur Gendiagnos-
tik im klinischen Kontext enthilt das
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Gesetz unter anderem restriktive Vor-
schriften zu genetischen Untersu-
chungen im Zusammengang mit Ar-
beits- und Versicherungsmedizin so-
wie Abstammungsuntersuchungen.
Die politisch brisanten Gebiete der
genetischen Forschung und insbe-
sondere der Prdimplantationsdia-
gnostik blieben aus dem Gesetz aus-
geklammert, weil sonst kein legisla-
tiver Konsens zu erreichen gewesen
ware.

Flir Frauendrzte in Klinik oder Praxis
(unter Arzten sind in diesem Text
auch Arztinnen zu verstehen) sind
vor allem diejenigen Vorschriften des
GenDG von unmittelbarer Bedeutung,
die sich mit Aufkldrung, Einver-
standnis und genetischer Beratung
bei pranatalen und - vor allem bei
familidren Krebsdispositionen - pra-
diktiven genetischen Untersuchun-
gen befassen.

Flir verschiedene Fragestellungen
miissen noch inhaltliche Klarungen
und verbindliche Auslegungen des

Gesetzestextes erfolgen. Hierfiir so-
wie fiir die Erstellung der zugehdri-
gen Richtlinien wurde beim Robert-
Koch-Institut eine unabhdngige, in-
terdisziplindr besetzte Gendiagnos-
tik-Kommission eingerichtet.

Aufklarung und
Einverstandnis bei
genetischen Untersuchungen

Fiir die Veranlassung wie die Durch-
fiihrung genetischer Untersuchungen
und Beratungen gilt ein allgemeiner
Arztvorbehalt; Ausnahme sind lediglich
Abstammungsuntersuchungen,  die
vom Gesetzgeber nicht als medizini-
sche MaRnahmen angesehen werden.

Nach & 3 GenDG zdhlen zu den gene-
tischen Untersuchungen sowohl ge-
netische Laboranalysen als auch
»vorgeburtliche Risikoabkldarungen®”.
Demnach versteht der Gesetzgeber
ausdriicklich auch das Ersttrimester-
Screening aus miitterlichem Blut und
das Nackenfalten-Screening als ge-
netische Untersuchungen.

Pranatale Ultraschalldiagnostik, mit
Ausnahme der genannten Screenings,
wird vom GenDG nicht generell als
genetische Untersuchungsmethode
definiert; dementsprechend ist eine
Ultraschalluntersuchung im Rahmen
der allgemeinen Schwangerenvorsor-
ge im rechtlichen Sinne keine gene-
tische Untersuchung. Dagegen han-
delt es sich bei einer gezielten Fehl-
bildungsdiagnostik, beispielsweise
auf eine familidr bekannte Skelett-
dysplasie, nach ihrer Zielsetzung
zweifellos doch um eine genetische
Untersuchung. Hier besteht sicher-
lich noch Klarstellungsbedarf.



Zu jeder genetischen Untersuchung -
also auch zum NT- und Serumscree-
ning, ebenso wie zu einer Faktor-V-
Leiden-Analyse - ist eine schriftliche
Einwilligung der untersuchten Person
zwingend erforderlich; ohne vorlie-
gende Einwilligungserklarung darf
kein Labor eine genetische Analyse
durchfiihren.

Vor der Einwilligung muss die ver-
antwortliche &rztliche Person, hier
also der Frauenarzt, ,die betroffene
Person {iber Wesen, Bedeutung und
Tragweite der genetischen Untersu-
chung aufkldren” (8 9 Abs. 1). Hier-
zu gehoren Informationen {iber die
Aussagekraft der Untersuchung eben-
so wie {iber Risiken durch die Pro-
bengewinnung, speziell auch fiir den
Feten bei einer invasiven Prdnatal-
diagnostik. Weiterhin muss die Pa-
tientin auf ihr ,Recht auf Nichtwis-
sen” beziiglich der Untersuchungser-
gebnisse und ihr Recht auf Widerruf
ihrer Einwilligung hingewiesen wer-
den, und ihr muss bis zur Entschei-
dung {iber die Einwilligung eine an-
gemessene Bedenkzeit zur Verfiigung
stehen. Genaue Fristen sind im Ge-
setz aber nicht genannt. Diese Auf-
klarungsinhalte miissen dokumen-
tiert werden.

Nach dem Vorliegen eines geneti-
schen Untersuchungsergebnisses soll
der Patientin eine genetische Bera-
tung angeboten werden; bei schwe-
ren, ,nicht behandelbaren” Krank-
heiten - genauer sind diese im Ge-
setz nicht ausgefiihrt - muss dieses
Angebot erfolgen.

Datenschutz

Ergebnisse genetischer Untersuchun-
gen diirfen nur der untersuchten Per-
son selbst und nur durch den Arzt
mitgeteilt werden, der die Untersu-
chung veranlasst oder die genetische
Beratung durchgefiihrt hat. Eine Wei-
tergabe an Dritte darf nur mit schrift-
licher Einwilligung der Patientin er-
folgen; bei enger Auslegung des Ge-
setzestextes ware diese sogar erfor-
derlich, wenn ein Arztbericht {iber

eine stationdre Behandlung an den
Hausarzt genetische Untersuchungs-
ergebnisse enthalt. Hier gibt es noch
Klarungsbedarf.

Das GenDG verwehrt Arbeitgebern und
Versicherungsunternehmen grund-
satzlich den Zugang zu genetischen
Befunden. Demzufolge diirfen Arztbe-
richte, die genetische Daten enthal-
ten, auch dann nicht einem Versiche-
rer zuganglich gemacht werden, wenn
eine pauschale Entbindung von der
Schweigepflicht vorliegt.

Genetische  Untersuchungsbefunde
miissen nach einer Aufbewahrungsfrist
von zehn Jahren vernichtet werden.
Falls Grund zu der Annahme besteht,
dass mit der Vernichtung schutzwiirdi-
ge Interessen der untersuchten Person
beeintrachtigt werden, miissen die Un-
tersuchungsergebnisse, so § 12 Abs. 1,
~gesperrt” werden. Wie eine solche
Sperrung genau erfolgen soll und wie
mit in Arztbriefen zitierten Untersu-
chungsergebnissen zu verfahren ist,
bedarf ebenfalls noch einer genauen
Regelung.

Pranataldiagnostik

Zur Indikationsstellung fiir eine pra-
natale genetische Diagnostik stellt
der Gesetzgeber klar, dass sie ,nur zu
medizinischen Zwecken” erfolgen
darf (§ 15 Abs. 1). Gemeint ist damit
die Feststellung genetischer Eigen-
schaften, die entweder die Gesund-
heit des Feten vor oder nach der Ge-
burt beeintrachtigen oder von denen
eine pranatale Behandlung abhangig
ist - beispielsweise eine Kortikoid-
therapie bei adrenogenitalem Syn-
drom.

Beziiglich der Zuldssigkeit pranataler
Vaterschafts- oder Geschlechtsfest-
stellungen wird die bisherige Rechts-
unsicherheit im Sinne eines klaren
Verbots beseitigt. Eine pranatale Va-
terschaftsfeststellung darf nur dann
erfolgen, wenn dringende Griinde fiir
die Annahme sprechen, dass die
Schwangerschaft durch eine Sexual-
straftat eingetreten ist (§ 17 Abs. 6).

Falls im Rahmen einer medizinisch
indizierten Pranataldiagnostik das
Geschlecht des Kindes festgestellt
wird, darf die Geschlechtsmitteilung
an die Schwangere erst nach der 12.
Schwangerschaftswoche erfolgen.
Damit soll zum einen die Moglichkeit
unterbunden werden, nach einer Cho-
rionzottenbiopsie das friihzeitige
Wissen um das Geschlecht des wer-
denden Kindes missbrauchlich fiir ei-
nen personlich motivierten Schwan-
gerschaftsabbruch nach der Konflikt-
indikation zu nutzen, zum anderen
werden damit die jiingst aufgekom-
menen fetalen Geschlechtsbestim-
mungen aus miitterlichem Blut wah-
rend des ersten Trimenons endgiiltig
verboten.

BERUF + POLITIK .

Im Gesetzgebungsverfahren bis zu-
letzt umstritten war die Frage nach

Rahmenbedingungen
des GenDG fiir die
Pranataldiagnostik

Vorgeschrieben

M genetische Beratung vor und
nach PND einschlieRlich Serum-/
NT-Screening

M schriftliches Einverstandnis der
Schwangeren

M ab 1.2.2012 Qualifikationsvorbe-
halt fiir genetische Beratung zu
PND

M Hinweis auf psychosoziale Bera-
tung nach SchKG

M Dokumentationspflicht der gene-
tischen Beratung

M Verzicht auf genetische Bera-
tung nur in Ausnahmefillen mit
schriftlicher Erkldrung

Verboten

M frithe prdnatale Geschlechts-
bestimmung; Mitteilung erst
nach 12. SSW

M pranatale Vaterschaftstests (Aus-
nahme: nach Vergewaltigung)

M pranatale Diagnostik auf spat-
manifestierende Erkrankungen
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der Zuldssigkeit pranataler Diagnos-
tik auf spatmanifestierende Erkran-
kungen. Hier hat sich die restriktive
Position durchgesetzt: ,Eine vorge-
burtliche genetische Untersuchung,
die darauf abzielt, genetische Eigen-
schaften des Embryos oder des Fotus
fiir eine Erkrankung festzustellen, die
nach dem allgemein anerkannten
Stand der medizinischen Wissen-
schaft und Technik erst nach Vollen-
dung des 18. Lebensjahres ausbricht,
darf nicht vorgenommen werden”
(8 15 Abs. 2).

Pradiktive Diagnostik

Unter einer pradiktiven genetischen
Untersuchung versteht der Gesetzge-
ber ,eine genetische Untersuchung
mit dem Ziel der Abkldrung a) einer
erst zukiinftig auftretenden Erkran-
kung oder gesundheitlichen Storung
oder b) einer Anlagetrdgerschaft fiir
Erkrankungen oder gesundheitliche
Storungen bei Nachkommen” (& 3
Ziff. 8).

Flir Frauendrzte relevant ist in die-
sem Zusammenhang vor allem
die Familienabklarung bei erblichen
Krebsdispositionen, namentlich bei
BRCA1/2-assoziierten Mamma- und
Ovarialkarzinomen. Eine BRCA-Muta-
tionsanalyse bei einer selbst vom
Krebs betroffenen Indexpatientin
wird vom Gesetz als ,diagnostische”
genetische Untersuchung aufgefasst
und unterliegt beziiglich der erfor-
derlichen Aufkldrung keinen beson-
deren Kautelen. Die Abklarung kli-
nisch gesunder Familienangehdriger
auf eine aus der Familie bekannte
BRCA-Mutation ist dagegen eine
Jpradiktive” genetische Untersu-
chung, mit dem weiter unten ausge-
fiihrten Erfordernis einer genetischen
Pflichtberatung. Die zweifelsohne
sinnvolle genetische Beratung auch
bei moglichen BRCA-Indexpatientin-
nen ergibt sich aber aus den gelten-
den drztlichen Richtlinien und Emp-
fehlungen (3).

Analysen auf genetische Risikofakto-
ren fiir multifaktorielle Krankheiten,
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wie etwa eine Faktor-V-Leiden-Analy-
se auf Thrombophilie, haben zwar
ebenfalls einen gewissen pradiktiven
Charakter, allerdings in ,weicher” pro-
babilistischer und nichtin ,harter” de-
terministischer Weise. Daher werden
sie nach § 3 Ziff. 7 b zu den ,dia-
gnostischen” Untersuchungen gezahlt
und sind nicht an eine genetische
Pflichtberatung gebunden. Dagegen
geniigen die sattsam bekannten, teils
iiber das Internet vermarkteten un-
spezifischen pradiktiven genetischen
LScreeningtests”, beispielsweise auf
Osteoporoseneigung, schon auf der
Ebene der Aufkldrung nicht den An-
forderungen des GenDG; es war ein er-
klartes Anliegen des Gesetzgebers, die
Kommerzialisierung genetischer Dia-
gnostik zu unterbinden.

Genetische Beratung

Besonders hohe Anforderungen stellt
das GenDG an die Aufkldrung und Be-
ratung zu pranatalen und pradiktiven
genetischen Untersuchungen. Wah-
rend bei den {iblichen postnatalen
»diagnostischen” Untersuchungen,
etwa Chromosomenanalysen bei der
Abklarung von Abortneigungen, eine
genetische Beratung nach Vorliegen
des Ergebnisses lediglich angeboten
werden soll, muss verpflichtend vor
und nach jeder pradiktiven - also auf
eine erst zukiinftig auftretende Er-
krankung gerichteten - sowie vor und
nach jeder pranatalen genetischen
Untersuchung einschlieBlich der
nicht-invasiven Risikoabklarung eine
genetische Beratung durch einen da-
fiir qualifizierten Arzt erfolgen.

Es gilt also: Ab 1. Februar 2010 darf
keine Amniozentese und auch kein
Ultraschall- oder Serumscreening oh-
ne genetische Beratung durchgefiihrt
werden!

Von dieser Verpflichtung kann nur im
Einzelfall abgewichen werden, wenn
die Patientin nach schriftlicher In-
formation iiber die Inhalte der gene-
tischen Beratung ihren Verzicht da-
rauf schriftlich erklart. Nach der Be-
griindung zur Gesetzesvorlage (2)

Rahmenbedingungen des
GenDG fiir die Diagnostik
familidrer Krebserkran-
kungen (z.B. BRCA1/2)

M keine genetische Beratungs-
pflicht bei tumortragenden
Indexpatientinnen

M genetische Beratungspflicht vor
und nach pradiktiver Diagnostik
bei tumorfreien Risikopersonen

B Bedenkzeit zwischen Beratung
und Untersuchung

M ab 1.2.2012 Qualifikationsvorbe-
halt fiir genetische Beratung

B Dokumentationspflicht der
genetischen Beratung

M Verzicht auf genetische Bera-
tung nur in Ausnahmefillen mit
schriftlicher Erkldrung

»wird dies jedoch die Ausnahme
sein”, so dass ein routinemaRiger
Verzicht auf genetische Beratung
mittels eines zu unterschreibenden
Standardformulars unzuldssig ware.

Bislang nicht konkret geregelt, aber
wohl eher mit Interpretationsspiel-
raum versehen ist die Frage, unter
welchen Bedingungen in der geneti-
schen Beratung vor einer Pranatal-
diagnostik flir den - ja meist weit
tiberwiegend wahrscheinlichen - Fall
eines unauffilligen Ergebnisses ein
Verzicht auf die eigentlich nach der
Untersuchung geforderte zweite ge-
netische Beratung vereinbart werden
kann.

Wichtigste inhaltliche Vorgabe fiir
die genetische Beratung ist ihre Er-
gebnisoffenheit und die Orientierung
am Recht auf Nichtwissen der Pa-
tientin. Sie ,geht {ber die fiir die
Aufklarung notwendige Vermittlung
von Informationen iiber die Eigen-
schaften der angewandten Untersu-
chungsmethode, die mdglichen Un-
tersuchungsergebnisse und ihre me-
dizinische und psychische Bedeutung
hinaus” (2) und umfasst ,insheson-
dere die eingehende Erdrterung
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der moglichen medizinischen, psy-
chischen und sozialen Fragen im Zu-
sammenhang mit einer Vornahme
oder Nichtvornahme der genetischen
Untersuchung und ihren vorliegen-
den oder moglichen Untersuchungs-
ergebnissen” (1). Ausdriicklich wird
vom beratenden Arzt gefordert, die
Patientin iiber Unterstiitzungsmég-
lichkeiten fiir die Bewdltigung von
korperlichen und seelischen Belas-
tungen zu informieren, die durch die
genetische Untersuchung bzw. ihr Er-
gebnis entstehen konnen. Im Kon-
text der Pranataldiagnostik muss die
Schwangere iiber die genetische Be-
ratung hinaus auch auf ihren An-
spruch auf eine psychosoziale Bera-
tung nach dem Schwangerschafts-
konfliktgesetz hingewiesen werden.

Pranataldiagnostik bei nicht-einwil-
ligungsfahigen Schwangeren setzt
voraus, dass ihr Vertreter genetisch
beraten wurde.

Die genauen inhaltlichen Anforde-
rungen fiir die genetische Beratung
sollen durch die Gendiagnostik-Kom-
mission festgelegt werden.

Qualifikationsanforderungen

Wer ist nun fiir die Durchfiihrung ge-
netischer Beratungen autorisiert?
Bislang lagen genetische Beratungen
im alleinigen Zustdndigkeitsbereich
von Fachdrzten fiir Humangenetik
oder Arzten anderer Fachgebiete mit
der Zusatzbezeichnung ,Medizinische
Genetik”, die seit mehreren Jahren
nicht mehr erworben werden kann.

Nach der Begriindung zum Entwurf
des GenDG soll kiinftig aber ,die Qua-
lifikation fiir die genetische Beratung
[....] nicht allein auf einer Qualifika-
tion nach der Weiterbildungsordnung
der Arztinnen und Arzte beruhen.
Vielmehr wird durch die Ausweitung
des Angebots von genetischer Bera-
tung nach diesem Gesetz diese zu
ausgewahlten Indikationen und
Krankheitsbildern auch von jeder an-
deren Arztin oder jedem anderen Arzt
mit einer besonderen Qualifizierung
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fiir genetische Beratung durchge-
fiihrt werden miissen.”

Damit versucht der Gesetzgeber der
absehbaren Problematik Rechnung zu
tragen, dass mit den neuen Pflicht-
beratungen zu jeder pranatalen ge-
netischen Diagnostik einschlief3lich
des Risikoscreenings eine massive
Ausweitung des Bedarfs nach gene-
tischen Beratungen bevorsteht, de-
nen derzeit keine hinreichenden per-
sonellen Ressourcen gegeniiberste-
hen.

Die Modalitaten der Qualifizierung
von Frauendrzten zu genetischen Be-
ratern fiir spezifische Fragestellun-
gen ihres Fachgebietes miissen von
der Gendiagnostik-Kommission be-
reits in den kommenden Monaten
festgelegt werden. Ausgangspunkt
ist die unumstrittene Tatsache, dass
die Kapazitdten der Fachdrzte fiir Hu-
mangenetik und der Arzte mit Zu-
satzbezeichnung ,Medizinische Ge-
netik” fiir die Deckung des Bera-
tungsbedarfs gerade im Zusammen-
hang mit pranatalem Risikoscreening
bei weitem nicht ausreichen. Es miis-
sen also bis zum Stichtag 1.2.2012
(Inkrafttreten des Qualifikationsvor-
behaltes nach § 7 Abs. 3) geniigend
Frauenadrzte eine berufsbegleitende
Weiterbildung durchlaufen haben.
Als deren Inhalte waren neben theo-
retischen, in Wochenendkursen ver-
mittelbaren Inhalten sicherlich auch
praktische Elemente wie Hospitatio-
nen und supervidierte Beratungen
sinnvoll. Bis dahin ldsst das Gesetz
Frauendrzten die Mdglichkeit offen,
genetische Beratungen zu pranataler
Diagnostik in eigener Verantwortung
selbst durchzufiihren. Welche Inhal-
te und welcher zeitliche Umfang da-
fiir erforderlich sind, ist noch nicht
festgelegt; zweifellos fiir jede gene-
tische Beratung unverzichtbar ist ei-
ne zumindest orientierende Familien-
anamnese.

In jedem Fall miissen fiir die Imple-
mentierung der fragestellungsbezo-
genen genetischen Beratung in der
frauendrztlichen Versorgung prakti-
kable und haftungsrechtlich belast-

bare inhaltliche Richtlinien gestaltet
werden, auch dies ist Aufgabe der
Gendiagnostik-Kommission.  Nicht
zuletzt muss noch eine Vergiitungs-
regelung gefunden werden, die ei-
nerseits den frauenarztlichen Bera-
tungsaufwand angemessen hono-
riert, andererseits aber dem vitalen
Interesse der hauptberuflichen Hu-
mangenetiker an der Erhaltung der
Ressourcen ihres Fachgebietes Rech-
nung tragt.

Es wird nicht einfach, aber moglich
sein, in den nachsten Jahren eine
~genetische Basisberatung” zu etab-
lieren, die dem wohlbegriindeten
Wunsch des Gesetzgebers nach ver-
besserter Patientenaufkldrung und
gestarkter Patientenautonomie ge-
niigt, ohne die weithin gut bewahr-
te Zusammenarbeit zwischen Frauen-
arzten und Humangenetikern zu be-
schadigen.
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