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VIER BUCHSTABEN UND DANN?

DER »GENTECHNOLOGIEBERICHT« ALS ERSTE LANGZEITAUFGABE DER BBAW BESCHAFTIGT
SICH UNTER ANDEREM MIT GENETISCHEM WISSEN IN DER MEDIZINISCHEN PRAXIS

Wissen durch und tber Gene dringt in immer mehr Le-
bensbereiche ein: Ob Pharmaindustrie oder Versiche-
rungswesen, klinische Praxis oder Immigration, Familien-
planung oder Strafverfolgung — genetisches Wissen wird
an den verschiedensten Orten produziert, transformiert
und kommuniziert. Und so verwundert es nicht, dass die
vier Buchstaben A, G, Cund T uns in den letzen Jahren
immer haufiger in medizinischen Zusammenhangen be-
gegnen. Die Basen Adenin, Guanin, Cytosin und Thymin
sind die wesentlichen Bausteine eines Genes und liegen
helixférmig angeordnet immer paarweise vor. Seit der
ersten vollstdndigen Sequenzierung eines menschlichen
Genoms vor mittlerweile zehn Jahren ist es moéglich, die
Abfolge der ungefahr drei Milliarden Basenpaare des
menschlichen Genoms zu identifizieren.

Genetische Diagnostik ist derzeit die wichtigste Anwen-
dung der Gentechnologie in der Medizin; sie entwickelt
sich mit einer enormen Geschwindigkeit. Die Grinde
hierfur liegen vor allem in zweierlei Entwicklungen: Zum
einen werden zunehmend mehr Erkrankungen nachge-
wiesen, bei denen bestimmte genetische Dispositionen
eine Rolle spielen. Zum anderen schaffen schnellere,
genauere und preiswertere Sequenziergerdte ein Mehr
an genetischen Daten. Der Erkenntnisgewinn und die
Datenfllle stellen nicht nur die Bioinformatik vor neue
Herausforderungen; beides fuhrt auch dazu, dass in
immer mehr medizinischen Belangen jeder und jede Ein-
zelne zunehmend mit genetischem Wissen konfrontiert
wird und damit der Bedarf an der Interpretation solcher
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genetischer Information steigt. Prinzipiell kénnen mole-
kulargenetische Tests nach der Art ihrer Anwendung un-
terschieden werden: Einerseits werden sie eingesetzt, um
Diagnosen zu verbessern; hier spricht man von diagnos-
tischen genetischen Untersuchungen oder von differen-
zialdiagnostischen Anwendungen. Andererseits gibt es so
genannte pradiktive genetische Tests, das hei3t jene, mit
denen man Vorhersagen Uber erst zukUnftig auftretende
Erkrankungen und/oder die Anlage fur gesundheitliche
Storungen treffen kann. Sowohl Differenzial- als auch
pradiktive Diagnostik sind gleichermaBen Bestandteil
der heutigen medizinischen Praxis. Sie fuhren bei einer
zunehmenden Zahl von Indikationen zu einer besseren
Behandlung oder zur Pravention von Krankheiten. Oft —
und hier klafft eine groBe Lucke — liefern molekularge-
netische Untersuchungen aber auch Ergebnisse, die keine
Perspektive fur eine Therapie er6ffnen.

Das Thema , genetische Diagnostik” steht auch seit meh-
reren Jahren auf der Agenda der Interdisziplindren Ar-
beitsgruppe ,Gentechnologiebericht” der Berlin-Bran-
denburgischen Akademie der Wissenschaften (BBAW).
Mittlerweile innerakademisch zur ersten Langzeitauf-
gabe der BBAW erhoben, ist es die besondere Aufgabe
des ,Gentechnologieberichtes”, das komplexe Feld der
Gentechnologie in seinen verschiedenen Teilthemen — wie
zum Beispiel auch Stammzellforschung, griine Gentech-
nologie oder Gentherapie — langfristig zu beobachten
und in einer messbaren und reprasentativen Form aufzu-
bereiten. Anhand eines derartigen Monitorings kénnen



Aussagen Uber die Bedeutung gentechnologischer Entwicklungen

in Deutschland getroffen und sich abzeichnende Tendenzen for-

muliert werden.

Fur die genetische Diagnostik werden seit 2005 regelmaBig Indika-

toren fortgeschrieben, welche die bundesdeutsche Entwicklung in
diesem Bereich nachvollziehbar machen. In formal standardisierten

Datenblattern werden die Recherchen und Ergebnisse fur die je-
weiligen Indikatoren zusammengetragen und entsprechend aufge-

arbeitet. So lassen sich vergleichende Aussagen beispielsweise Gber
die Angebotsstrukturen genetischer Diagnostik in Deutschland
ableiten, wenn man die ,Anzahl der Einrichtungen, die Gentests

durchfihren” Gber die Zeit beobachtet (siehe Beispiel fur Daten-

blatt auf der folgenden Seite).

Die Gesamtheit dieser Daten liefert auch einige Indizien fur den

permanenten Zuwachs an genetischem Wissen und der Notwen-

digkeit des professionellen Umgangs damit: Parallel zur steigenden

Zahl der Einrichtungen, die Gentests durchfihren und humangene-

tische Beratung anbieten, nimmt auch die Zahl der identifizierten

Gene mit Krankheitswert zu (siehe Zweiter Gentechnologiebericht).
Diese Beobachtung verdeutlicht, dass sich vermehrt sowohl ver-
schiedene Professionen — wie die der Molekularbiologie, Medizin,

Sozialarbeit oder Psychologie — als auch Patientinnen und Patienten
mit den Implikationen genetischen Wissens auseinandersetzen
(mussen).

Dabei sind es vor allem die Tests mit vorhersagendem Charakter, die
bisher nicht gekannte Konstellationen zwischen den scheinbar klar
getrennten Begriffen ,krank” und , gesund” hervorbringen. Denn

sie produzieren Aussagen Uber bestimmte Risiken beziehungs-
weise Wahrscheinlichkeiten von mdéglicherweise auftretenden Er-
krankungen bei bislang gesunden Menschen oder Ungeborenen.

Diese medizinische Kategorie von , Noch-nicht-Kranken” oder so

genannten ,Anlagetragern” stellt nicht nur Teile des Gesundheits-
wesens vor neue Herausforderungen - etwa hinsichtlich erwei-
terter Beratungsangebote oder spezieller Praventionsprogramme.
Ein solcher genetischer Blick in die Zukunft produziert zwangs-

weise auch neue Unsicherheiten bei den jeweils Getesteten.

TTGAGTGGACCTCCCAGC
TTCTCCTCCTGCAAATA?Z
CCTGCTGCTGCTGCGCTCTC
GACAGCGA_ ATATGCAC

GACAGCGAGCA
TTGAGTGGACCT
GGAAGGCGCACCCC
TTCTCCTCCTGCAAATA?

1CCTGCTGCTGCTGCTCT(
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Laufende Nummer: Gendiagnostik - 01

Problemfeld: Angebotsstrukturen

Mame des Indikators: Anzahl der Einrichtungen, die Gentests durchfithren

Datenquelle: Hucha, F. et al. (2005): giebericht. Analyse einer logie in Deutschland
Miinchen: 201, (fir 1998 bis 2005; die Daten stitzen auf die Vorganger-Datenbank QMD-
BVDH)

des Hi ischen Qualita rkes, unter dem Dach des Bundesverbandes

deutscher Humangenatiker e\, Unter: www.hagn.org/ (ab 2008); gesucht wurde jeweils
unter .Name der Einrichtung” sowie ,alle” Linder, alle® Stddte und .alle” Einrichtungen
[rausgerechnet wurden nicht deutschsprachige Linder)
Zugriff: Marz 2011, Stand der Daten: Marz 2011,

Verfigbarkeit der Daten: offentlich

Abgrengung der BerechungsgraBen: Die Angaben beziehen sich auf den gesamiten deutschsprachigen Raum (Deutschland,
Osterreich, Schweiz).

Gliederung der Darstellung: shehe Abbildung

Berechungshaufighai: foetlaufend

Aussagefahigkeit: Die Zahl der Einrichtungen, die genetische Tests durchfithren, sagt unmittelbar etwas Gber die

Angebotsstrukturen in Deutschland aus.

Anzahl der Einrichtungen, die Gentests durchfiihren
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Standardisiertes Datenblatt aus dem Themenbereich
»Genetische Diagnostik”

Da genetische Informationen per se Uber die eigene
Person hinausweisen, sagen die Ergebnisse auch immer
etwas Uber unmittelbar Verwandte aus. Damit kénnen sie
enorme Auswirkungen beispielsweise auf Familienbezie-
hungen und Fortpflanzungsentscheidungen haben und
zu entsprechend weitreichenden Konflikten fuhren: So
steht dem legitimen Recht auf Wissen des erwachsenen
Sohnes um eine mdégliche genetische Disposition fur eine
schwerwiegende Erkrankung das nicht minder legitime
Recht auf Nicht-Wissen der Eltern oder Geschwister ent-
gegen. Auch sind Konfliktsituationen und Notlagen hin-
langlich bekannt, die nach vorgeburtlicher genetischer

Diagnose mit entsprechendem Befund entstehen. Das
heiBt, aufgrund des genetischen Wissens erwachsen — ob
gewollt oder nicht — neue Dimensionen von genetischer
Verantwortung — zum Beispiel gegentber (potenziellen)
Nachkommen oder Anverwandten, aber auch hinsichtlich
der Eigenverantwortung im Umgang mit einem ,auffal-
ligen Ergebnis”.

Um dieser Eigenart von medizinischem Wissen gerecht zu
werden, ist die Durchfihrung pradiktiver Tests in Deutsch-
land ohne individuelle genetische Beratung nicht erlaubt.
Anders verhalt es sich bei den so genannten Direct-to-con-
sumer-Angeboten, die seit etwa zehn Jahren via Internet
angeboten werden und damit auch hierzulande zugéng-
lich sind. Mit diesen ,Gentests flr Zuhause” kann man fur
200 bis 2000 US-Dollar sein Erbgut in Bezug auf bestimmte
Merkmale ,entschltsseln” lassen; einmal eingeschickt, er-
halten die Teilnehmenden passwortgeschltzt Zugang zu
den Ergebnissen. Welche Probleme und Fragen daraus
erwachsen kénnen, ist offensichtlich: Bieten solche Ange-
bote hinreichend Informationsgehalt fur die ,Kundinnen
und Kunden”? Sind die Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter
dieser Unternehmen ausreichend qualifiziert? Welche da-
tenschutzrechtlichen Standards werden eingehalten? Und
auf der anderen Seite: Wie gehen die Nutzerinnen und
Nutzer dieser Angebote mit den Ergebnissen um?

Mittlerweile belegen Studien, dass die meisten dieser On-
line-Angebote Uber Informations- und Beratungsdefizite
verfugen: Oft werden weder vor noch nach dem Test per-
sonliche Beratungen angeboten; die Mitteilung an den
Kunden erfolgt zumeist Uber schriftlich-standardisierte
Handreichungen, sodass eine individuelle Aufklarung
Uber die jeweilige medizinische Aussagekraft der Tests zu-
meist nicht moglich ist. In den letzten Jahren wurde daher
der Ruf nach Mindeststandards und Zulassungsverfahren
oder einer rechtlichen Begrenzung auf Gentests flr me-
dizinische Zwecke laut. Hinsichtlich der Nutzerseite gibt
es erste, bemerkenswerte Hinweise aus Untersuchungen,



die darauf hindeuten, dass fur einen GroBteil der so mit
genetischen Daten konfrontierten Menschen die Ergeb-
nisse ohne weitere Auswirkungen bleiben: Unabhangig
davon, ob das individuelle Risiko Gber oder unter dem als
durchschnittlich ermittelten Risiko lag, scheinen die Men-
schen ihr Verhalten nicht nachhaltig zu éndern.

Geht man davon aus, dass die Grundlage fir einen Gen-
test sowohl ein begriindetes Verdachtsmoment sein sollte,
als auch davon, dass im Idealfall ein konkreter gesund-
heitlicher Nutzen damit verbunden ist, so gilt beides glei-
chermaBen nicht fur solche Internet-Angebote. Fur eine
fachgerechte und individuelle Einschdatzung genetischer
Daten bedarf es einer genauen Interpretation von geneti-
scher Information vor dem Hintergrund der individuellen
Familien- und Krankheitsgeschichte. Der Gesetzgeber hat
in Deutschland Voraussetzungen daflr geschaffen, dass
die Qualitat der Beratung und Untersuchung bestimmten
Standards und Kontrollen folgt; das seit 2010 wirksame
Gendiagnostikgesetz formuliert flr genetische Untersu-
chungen zu medizinischen Zwecken hierzu klare Voraus-
setzungen: Sie durfen zum Beispiel nur von einem Arzt
oder einer Arztin vorgenommen werden; nach erfolgter
Aufklarung bedarf es der schriftlichen Zustimmung fur die
genetische Untersuchung; eine genetische Beratung ist je
nach Ergebnis anzubieten oder zwingend erforderlich.

Ob rechtliche Rahmenbedingungen, Aspekte der Quali-
tatssicherung, das Recht auf Nichtwissen oder generell
die Einsatzmoglichkeiten gendiagnostischer Verfahren —
dies alles sind Problemfelder, die es bei der genetischen
Diagnostik zu bertcksichtigen gilt. Die Beschreibung des
gesamten Themengebietes muss darlber hinaus auch
gesundheitsokonomische Belange, die Missbrauchs- und
Diskriminierungsgefahr sowie die technologische Weiter-
entwicklung im Blick haben. Denn um eine Gesamtschau
des Themas in seiner Entwicklung zu liefern, bedarf es
einer interdisziplindren und dauerhaften Beobachtung.
Das heiBt, fur den ,Gentechnologiebericht” der Berlin-

Hucho et al.
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GENTHERAPIE IN DEUTSCHLAND

Stammzellforschung und Zelltherapie
Griine Gentechnologie

Gentechnologiebericht
Gendiagnostik in Deutschland

Gentechnologie als
Gentherapie in Deutschland

Die Publikationen des , Gentechnologieberichtes”

Brandenburgischen Akademie der Wissenschaften wird
es auch in den nachsten Jahren einiges zu tun geben. =

Dr. Silke Domasch ist Leiterin der Geschéftsstelle der
Interdisziplindren Arbeitsgruppe , Gentechnologie-
bericht” der Berlin-Brandenburgischen Akademie
der Wissenschaften

- www.bbaw.de/forschung/gentechnologiebericht

69

2011/12





