deutsche gesellschaft fur humangenetik e.v.

Stellungnahme der Deutschen Gesellschaft fur Hu-
mangenetik (GfH) zur Analyse fetaler DNA aus dem
mutterlichen Blut

Die Ankiindigung der Einflhrung eines kommerziellen Testes zur vorgeburtli-
chen Diagnose des Down-Syndroms auf der Basis der Analyse fetaler DNA-
Sequenzen aus dem mitterlichen Blut hat zu einer breiten, teilweise sehr
emotionalen offentlichen Diskussion gefuhrt, die bis zur Forderung des Verbo-
tes des Testangebotes ging. Die GfH nimmt diese Diskussion zum Anlass, zur
Problematik neuer Diagnosemaoglichkeiten Stellung zu nehmen. Sie kann da-
bei weitgehend auf ihre friihere Verlautbarung: ,Gegenwartiger Stand der
Diskussion zur nicht-invasiven Pranataldiagnostik von Chromosomenstérun-
gen an fetalen Zellen aus mitterlichem Blut** der damaligen Kommission fir
Offentlichkeitsarbeit und ethische Fragen der GfH aus dem Jahre 1993 ver-
weisen.

Obwohl die damaligen Entwicklungen das Ziel der Isolation fetaler Zellen aus
dem miutterlichen Blut hatten, die heutigen Tests hingegen auf der Analyse
fetaler DNA beruhen und mittelfristig die Analyse des gesamten Genoms er-
mdglichen werden, sind die Kernaussagen der friheren Stellungnahme als
Ergebnis eines Arbeitstreffens im Jahre 1993 auch heute noch weiterhin aktu-
ell und wurden in der jetzigen Stellungnahme beriicksichtigt.

l.
Fir die Bewertung der neuen Verfahren sind u.a. die nachfolgenden Ge-
sichtspunkte zu beriicksichtigen:

o die bestehende Mdglichkeit der Auswahl der zu diagnostizierenden
Krankheitsbilder/gesundheitlichen Stérungen,

o die Sicherstellung einer qualifizierten Interpretation der erhobenen
u.U. sehr komplexen Befunde,

o die Qualitatssicherung der technischen Laborleistung und der Rah-
menbedingungen (Aufklarung und genetische Beratung),

o die Problematik des Umgangs mit den erhobenen genetischen Infor-
mationen und deren Vermittlung,

e das Missbrauchspotential einer risikolosen Analyse fetaler DNA be-
reits in der Frihschwangerschatft,

o die mogliche Anderung der gesellschaftlichen Bewertung von Behin-
derungen/gesundheitlichen Stérungen — verbunden mit der Option auf
einen Schwangerschaftsabbruch — durch eine schnelle und risikolose
genetische Diagnostik in der Friihschwangerschaft,

e die Konsequenzen fir Frauen, die einen solchen Test nicht in An-
spruch nehmen mdéchten,

e der Nutzen durch Vermeidung von Eingriffsrisiken, wie sie bei invasi-
ver Pranataldiagnostik bestehen,

e der Nutzen durch die im Verhdltnis zu bisherigen nicht-invasiven Test-
verfahren (Ultraschall, Ersttrimesterscreening) vermutete hohe Spezi-
fitat und Sensitivitat der neuen Verfahren.
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Il.

Eine Auswahl bestimmter zu diagnostizierender Krankheiten/gesundheitlicher
Storungen allein nach dem Kriterium des klinischen Schweregrades ist pro-
blematisch. Zudem muss die mdgliche Variabilitat einer Erkrankung/ gesund-
heitlichen Stérung bei Tragern des gleichen genetischen Defektes ebenfalls
bertcksichtigt werden. Da vorgeburtliche genetische Untersuchungen fir
spatmanifeste Krankheiten nach 815 Abs. 2 des Gendiagnostikgesetzes
(GenDG) nicht vorgenommen werden dirfen, ist die Frage des mdglichen
Beginns einer Krankheit/ gesundheitlichen Stérung in diesem Zusammenhang
ebenfalls ein wichtiger Gesichtspunkt.

Zumindest in der Evaluationsphase ist eine Auswahl von Krankheiten bzw.
gesundheitlichen Stérungen anhand der Kriterien der technischen Machbar-
keit auf dem Hintergrund gesicherter wissenschaftlicher Erkenntnisse tber die
Bedeutung der erhobenen Befunde sinnvoll und vertretbar. Fur die Phase der
klinischen Anwendung stellen die Auswahl der zu diagnostizierenden Krank-
heiten/gesundheitlichen Stérungen und die Frage, wer gegebenenfalls die
Auswahl hierliber treffen soll, zentrale Problemfelder der Testanwendung dar.
Die Erstellung eines Kataloges von Krankheiten/gesundheitlichen Stérungen,
auf die untersucht werden soll, lehnt die GfH ab.

Entsprechend der Regelungen des GenDG diirfen die Untersuchungen nur im
Kontext einer genetischen Beratung durchgefuhrt werden. Inwieweit die neuen
Technologien als Testverfahren zur individuellen Eingrenzung eines Risikos
fur eine kindliche Entwicklungsstérung als Screeningverfahren, oder als dia-
gnostischer Test einsetzbar werden, kann erst nach Ermittlung der Sensitivitat
und Spezifitdt in der wissenschaftlichen Erprobungsphase entschieden wer-
den. In dieser Phase muss im Falle eines relevanten auffélligen Befundes das
Ergebnis nach invasiver Préanataldiagnostik (Chorionzottenbiopsie, Amniozen-
tese, Cordozentese) Uberprift werden.

Ein Hauptproblem ist in diesem Zusammenhang die Sicherstellung der Kapa-
zitat und Qualitat einer kompetenten individuellen und umfassenden Beratung,
die der Schwangeren eine qualifizierte Zustimmung zur bzw. Ablehnung der
Untersuchung ermdglicht. Die mit dem GenDG begriindete und von den Arz-
tekammern durchgefiihrte Qualifikation einer sehr groRen Zahl von Arzten zur
sog. ,fachgebundenen genetischen Beratung“ (8 7 Abs. 3) erflllt diese Vor-
aussetzung nicht.

Besondere Anforderungen an Aufklarung und Beratung erfordert die Moglich-
keit der Gewinnung von Informationen aus der fetalen DNA, die fur die Frage
eines mdoglichen Schwangerschaftsabbruches selbst zwar keine Bedeutung
haben, fur das Kind, u.U. seine Eltern sowie weitere Angehorige jedoch rele-
vant sein kdénnen.

Das Argument, dass diese risikolose Untersuchungsmethode missbrauchlich
verwendet wirde, ist keinesfalls erwiesen. Eine mdgliche missbrauchliche
Verwendung der Untersuchungsmethode zur Geschlechterwahl mittels selek-
tivem Schwangerschaftsabbruch verbietet das GenDG, das eine Mitteilung
des kindlichen Geschlechtes vor der 12. Schwangerschaftswoche nicht er-
laubt (815 Abs.1). Auch die vorgeburtliche Feststellung von Normalmerkmalen
ohne medizinischen Kontext ist nach dem GenDG nicht zuléssig (815 Abs.1).
Aus unserer Erfahrung bestiinde fur die genannten Fragestellungen fir Frau-
en mit bestehendem Kinderwunsch auch kein wesentliches Missbrauchs-
potential fir Schwangerschaftsabbriiche.

Die GfH verkennt nicht, dass durch die Entwicklung derartiger Untersu-
chungsverfahren die gesellschaftliche Bewertung von erkennbaren Behinder-
ungen/Entwicklungsstdrungen beeinflusst wird. Positiv zu werten ist, dass der
von alteren Schwangeren haufig empfundene Druck zur Durchfiihrung einer
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pranatalen Diagnostik gemindert werden kann. Mdéglicherweise kénnte aber
umgekehrt Druck auf jingere schwangere Frauen zur Inanspruchnahme die-
ser Untersuchungsmdglichkeit ausgetbt werden. Da bei nicht invasiven vor-
geburtlichen Untersuchungsmethoden die Abwagung von Eingriffsrisiken ge-
gen die Wahrscheinlichkeit fir eine Krankheit/gesundheitliche Stérung des
Kindes entfallt, hat dies zur Folge, dass die Untersuchung keiner Schwange-
ren vorenthalten werden kann, bzw. allen Schwangeren verfigbar gemacht
werden sollte.

Il

Als eine Weiterentwicklung nicht-invasiver Testverfahren zu einer risikolosen,
in der frlhen Schwangerschaft einsetzbaren Untersuchungsmethode ist die
Diagnostik an fetaler DNA aus mautterlichem Blut prinzipiell positiv zu be-
werten.

Es ist davon auszugehen, dass in absehbarer Zukunft eine sehr groRe Anzahl
genetisch bedingter Krankheiten/gesundheitlicher Stérungen aus dem miitter-
lichen Blut identifiziert werden kann. In Zukunft wird dariiber hinaus die vorge-
burtliche Untersuchung des gesamten kindlichen Genoms méglich werden.

Die GfH stellt in diesem Zusammenhang fest, dass ein pauschales Verbot des
Zugangs zu Informationen ber das eigene Genom bzw. das Genom werden-
der Kinder keine tragfahige Antwort auf die ethische Problematik in der An-
wendung dieser Technologien fiir die Zukunft sein kann. Ein Verbot kénnte
dartiber hinaus auch nicht wirksam durchgesetzt werden.

V.

Die durch den methodischen und wissenschaftlichen Erkenntnisgewinn ge-
schaffenen neuen Mdglichkeiten der Analyse des menschlichen Genoms er-
offnen neue Handlungsoptionen fir Betroffene, sie stellen gleichzeitig aber
auch eine gesellschaftliche Herausforderung dar. Antworten zu dieser Pro-
blematik kdnnen nur nach einer notwendigen wissenschaftlichen Evaluation
der Tests in einer umfassenden, fortwahrenden und breit angelegten inter-
disziplindren Diskussion gesucht werden. In diese Diskussion missen die
potentiellen Nutzerinnen/Nutzer derartiger Testangebote einbezogen werden.
Es wird eine zentrale Aufgabe sein, dafiir Sorge zu tragen, dass neben den
Betroffenen selbst, auch die Bevolkerung Uber die Aussagekraft genetischer
Analysen und mdgliche Konsequenzen kompetent und umfassend beraten
bzw. informiert wird.

Die Gesellschaft muss sich in einem breiten umfassenden Diskurs der Aufga-
be stellen, adaquate Rahmenbedingungen als Antwort auf die neuen Erkennt-
nisméglichkeiten der Analyse fetaler DNA aus dem mautterlichen Blut zu schaf-
fen. An diesem Prozess wird sich die Deutsche Gesellschaft fir Humangene-
tik e.V. aktiv beteiligen.

* Kommission fiir Offentlichkeitsarbeit und ethische Fragen der Gesellschaft fiir Humangenetik
e.V. (1993) Gegenwartiger Stand der Diskussion zur nicht-invasiven Prénataldiagnostik von
Chromosomenstérungen an fetalen Zellen aus mutterlichem Blut. medgen 5: 347.
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