Richtlinie
der Gendiagnostik-Kommission (GEKO)
far die Anforderungen an die Inhalte der Aufklarung bei genetischen
Untersuchungen zu medizinischen Zwecken gemaR § 23 Abs. 2 Nr. 3
GenDG

in der Fassung vom 27.04.2012
verdffentlicht und in Kraft getreten am 25.05.2012

. Vorwort

Am 1. Februar 2010 ist in Deutschland das Gesetz Uber genetische Untersuchungen bei Menschen
(Gendiagnostikgesetz — GenDG) in Kraft getreten. Die Aufgabe, Richtlinien im gesetzlichen Rahmen
(8 23 GenDG) fur verschiedene Teilbereiche des GenDG zu erarbeiten, wurde der am Robert Koch-
Institut (RKI) eingerichteten Gendiagnostik-Kommission (GEKO) ubertragen. Die GEKO ist aus 13
Sachverstandigen aus den Fachrichtungen Medizin und Biologie, zwei Sachverstdndigen aus den
Fachrichtungen Ethik und Recht sowie drei Vertretern der fiir die Wahrnehmung der Interessen der
Patientinnen und Patienten, der Verbraucherinnen und Verbraucher und der Selbsthilfe behinderter
Menschen auf Bundesebene maligeblichen Organisationen zusammengesetzt.

Der Gesetzgeber hat in § 23 Abs. 2 Nr. 3 des GenDG festgelegt, dass die GEKO in Bezug auf den
allgemein anerkannten Stand der Wissenschaft und Technik Richtlinien fir die Anforderungen an die
Inhalte der Aufklarung und der genetischen Beratung erstellt. Die Richtlinie der GEKO (ber die
Anforderungen an die Qualifikation und Inhalte der genetischen Beratung gemaR § 23 Abs. 2 Nr. 2a
und 8 23 Abs. 2 Nr. 3 GenDG wurde in der Fassung vom 01.07.2011 verdffentlicht und ist am
11.07.2011 in Kraft getreten (1). Diese Richtlinie regelt die Aufklarung vor einer genetischen
Untersuchung zu medizinischen Zwecken. Medizinische Laboratoriumsuntersuchungen sind dann
genetische Analysen im Sinne des GenDG, wenn diese durch die verantwortliche &rztliche Person mit

der expliziten Fragestellung nach bestimmten genetischen Eigenschaften veranlasst werden.

Die Aufklarung vor Einwilligung zur genetischen Untersuchung ist von der genetischen Beratung zu
unterscheiden. Eine genetische Untersuchung umfasst den gesamten Prozess der Feststellung
genetischer Eigenschaften einschlielflich z.B. Aufklarung, genetische Analyse und Ergebnismitteilung.
Die Aufklarung ist die Voraussetzung fur die Auslbung des informationellen
Selbstbestimmungsrechts nach Artikel 2 Abs. 1 in Verbindung mit Artikel 1 Abs. 1 GG und soll eine
wirksame Einwilligung der betroffenen Person in die genetische Untersuchung erméglichen. Somit

steht die Aufkladrung am Anfang der genetischen Untersuchung und hat fiir sie zentrale Bedeutung.

Die Aufklarung der betroffenen Person obliegt der verantwortlichen &rztlichen Person (8 3 Nr. 5 in

Verbindung mit § 7 Abs. 1 GenDG). Zu deren Aufgaben gehdren weiterhin die Einholung der



Einwilligung und die Ergebnismitteilung der genetischen Untersuchung. Fir die verantwortliche
arztliche Person ergeben sich somit besondere Rechte und Pflichten im Rahmen der Aufklarung und
Ergebnismitteilung. Wird die Probenentnahme durch eine andere &rztliche Person vorgenommen, so
hat sich diese davon zu Uiberzeugen, dass die Einwilligung vorliegt. Dasselbe gilt, wenn die genetische
Analyse durch eine andere Person durchgefuhrt wird. Die Anforderungen an die Aufklarung im
Rahmen der genetischen Untersuchungen zur Kl&rung der Abstammung sind in einer gesonderten
Richtlinie der GEKO geregelt (2). Die Richtlinie zu den Anforderungen an die Inhalte der Aufklarung
geméaR 8 23 Abs. 2 Nr. 3 GenDG bei genetischen Untersuchungen zur Kl&rung der Abstammung
wurde in der Fassung vom 01.07.2011 veroffentlicht und ist am 11.07.2011 in Kraft getreten.

Im Rahmen genetischer Untersuchungen bei nicht-einwilligungsfahigen Personen sind der oder die
Vertreter (Sorgeberechtigte bzw. Betreuer(in) oder Bevollméachtigte) unter Einbeziehung der
betroffenen Person nach den Anforderungen der Richtlinie der GEKO zu genetischen Untersuchungen
bei nicht-einwilligungsfahigen Personen aufzukléaren (3). Die Richtlinie der GEKO zu genetischen
Untersuchungen bei nicht-einwilligungsféahigen Personen gemaR 8§ 14 in Verbindung mit § 23 Abs. 2
Nr. 1c GenDG wurde in der Fassung vom 26.07.2011 verdffentlicht und ist am 27.07.2011 in Kraft

getreten.

Il.  Anforderungen an die Inhalte der Aufklarung

Mit den Bestimmungen des GenDG werden erstmalig fur die Bundesrepublik Deutschland rechtlich
verbindliche Regelungen bei genetischen Untersuchungen speziell fur eine Einwilligung betroffener
Personen nach vorheriger Aufklarung getroffen (8 8 und § 9 GenDG). Danach darf eine genetische
Untersuchung zu medizinischen Zwecken einschlieBlich  einer eventuell notwendigen
Probengewinnung firr eine genetische Analyse nur dann vorgenommen werden, wenn die betroffene
Person hierzu ausdriicklich und schriftlich gegeniiber der verantwortlichen &rztlichen Person
eingewilligt hat.

Vor Einholung dieser Einwilligung ist die betroffene Person von der verantwortlichen &rztlichen
Person (Uber Wesen, Bedeutung und Tragweite der genetischen Untersuchung aufzuklaren. Die
Aufklarung muss daher fiir die betroffene Person hinreichend klar und in einer ihr verstandlichen
Sprache erfolgen. Damit soll der betroffenen Person ermdglicht werden, die Notwendigkeit oder den
Nutzen der genetischen Untersuchung gegen ein mdgliches gesundheitliches oder sonstiges Risiko
abzuwadgen, das beispielsweise mit der Gewinnung der genetischen Probe verbunden sein oder aber
aus dem Ergebnis der genetischen Untersuchung erwachsen kdnnte. Beispielsweise kann die Kenntnis
genetischer Untersuchungsergebnisse Bedeutung bei Abschlissen von (Arbeits-, Versicherungs-)
Vertrdgen haben, auch Nachteile. Die betroffene Person ist Gber ihr Recht auf Nichtwissen
aufzukléren, insbesondere dariiber, dass sie eine genetische Untersuchung nicht durchfiihren lassen

muss. Sie ist weiterhin dartiber aufzuklaren, dass sie die einmal erteilte Einwilligung in die genetische



Untersuchung schriftlich oder miindlich gegeniiber der verantwortlichen &drztlichen Person widerrufen
kann (siehe Punkt 11.5).

11.1. Aufklarung Gber Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft der genetischen Untersuchung zu
medizinischen Zwecken

Die betroffene Person ist Uber Zweck, Art, Umfang, Aussagekraft und Grenzen der genetischen
Untersuchung aufzukldren. Zunichst soll dabei auf den Zweck (das Ziel) der genetischen
Untersuchung eingegangen und die zugrundeliegende Fragestellung deutlich gemacht werden. Zu
unterscheiden sind:

o diagnostische genetische Untersuchungen bei einer bestehenden Symptomatik oder im Sinne
einer genetischen Reihenuntersuchung. Es ist zu beachten, dass auch pharmakogenetische
Untersuchungen und die der Arbeitsmedizin zugeordneten genetischen Untersuchungen den
diagnostischen genetischen Untersuchungen zuzuordnen sind,

e pradiktive genetische Untersuchungen im Sinne des GenDG entweder auf eine genetische
Eigenschaft bei Personen ohne klinische Symptomatik mit eigenem Erkrankungsrisiko oder
auf Anlagetragerschaft ohne eigenes Erkrankungsrisiko oder

o vorgeburtliche genetische Untersuchungen auf genetische Eigenschaften (8 15 GenDG).

In Abhéngigkeit von der Wahl der Untersuchungsmethode soll tiber Art und Umfang der geplanten
genetischen Untersuchung aufgeklart werden (z.B. ob das gesamte Genom, spezifische Abschnitte
oder Genprodukte analysiert werden). Dabei muss der betroffenen Person die konkrete medizinische
Fragestellung verdeutlicht werden. Es ist darzulegen, welche Aussagen sich aus den Ergebnissen der
genetischen Untersuchung fiir die betroffene Person ergeben kdnnen. Es soll Uber die Vielfalt der
Klinischen Auspragung (Spektrum der Phé&notypen) informiert werden. Hier ist besonders auf den
klinischen Nutzen einzugehen, d.h. — sofern vorhanden — auf weitere diagnostische, prophylaktische
oder therapeutische Mdglichkeiten, die sich aus den genetischen Untersuchungsergebnissen ergeben
konnen. Die Beurteilung genetischer Eigenschaften wird in weiteren Richtlinien der GEKO dargestellt
(Richtlinien der GEKO geméR § 23 Abs. 2 Nrn. 1a, 1b, 1c und 1d GenDG).

Die Aussagekraft einer genetischen Untersuchung héngt von der Validitat der gewahlten Methode und
des sich ergebenden Ergebnisses der Analyse ab. Aufzuklaren ist insbesondere lber die Mdglichkeit
falsch-positiver (Falle unnétiger Beunruhigung) und falsch-negativer (Falle falscher Entwarnung)
Ergebnisse und, soweit bekannt, Uber deren Haufigkeiten (angegeben in natlrlichen Haufigkeiten, d.h.
x von 100 positiv getesteten Personen sind tatséchlich betroffen oder werden betroffen sein). Ebenso
ist darauf hinzuweisen, dass die genetische Analyse mdoglicherweise kein weiterfihrendes Ergebnis

liefert.

Ebenfalls abhangig von der Art der genetischen Analyse (z.B. bei Suchtests, die eine Vielzahl an

Genen parallel untersuchen oder auch bei gesamtgenomischen Analysen) kénnen unerwartete
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genetische Eigenschaften und Nebenbefunde erhoben werden, die nicht im direkten urséchlichen
Zusammenhang mit der medizinischen Fragestellung der Untersuchung stehen und unter Umsténden
gesundheitliche Relevanz besitzen kdnnen. Dariber ist aufzuklaren und die betroffene Person ist

darauf hinzuweisen, dass sie bestimmen kann, was mit diesen Nebenbefunden geschehen soll.

Im Rahmen der Aufklarung vor einer genetischen Untersuchung ist auf den Anspruch auf eine
genetische Beratung hinzuweisen (§ 10 GenDG). In 8 10 Abs. 1 und 2 GenDG sind unterschiedliche
Beratungspflichten fur die diagnostische und pradiktive genetische Untersuchung definiert. Basierend
auf § 10 GenDG ist daruber aufzuklren, dass die verantwortliche arztliche Person der betroffenen
Person  bei einer diagnostischen  genetischen  Untersuchung nach  Vorliegen  des
Untersuchungsergebnisses eine genetische Beratung anbieten soll bzw. bei einer préadiktiven
genetischen Untersuchung vor der Untersuchung anzubieten hat. Es ist weiterhin darliber zu
informieren, dass es der betroffenen Person frei steht, auf die angebotene genetische Beratung zu
verzichten. Der Verzicht muss bei pradiktiven und vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen nach
Aushadndigung schriftlicher Information Uber die Beratungsinhalte schriftlich erklart werden (8 10
Abs. 2 GenDG). Néheres zur genetischen Beratung im Rahmen genetischer Untersuchungen zu

medizinischen Zwecken regelt die entsprechende Richtlinie der GEKO (1).

11.2. Aufklarung tber gesundheitliche Risiken und psychosoziale Auswirkungen

Es ist Uber die gesundheitlichen Risiken aufzuklaren, die bei der Gewinnung des fir die genetische
Untersuchung erforderlichen Probenmaterials auftreten konnen. Bei Probenentnahmen fir
vorgeburtliche genetische Untersuchungen ist auf die Risiken fur die Gesundheit der Schwangeren
sowie des Embryos oder Foten gesondert einzugehen (8 15 Abs. 1, 3, 4 GenDG). Weiterhin ist auf
mogliche psychische Belastungen und soziale Auswirkungen hinzuweisen, die sich aus einem
positiven oder negativen Ergebnis der genetischen Untersuchung ergeben konnen. Ggf. soll auf
Angebote psychosozialer Unterstitzung hingewiesen werden. Im Falle einer vorgeburtlichen
genetischen Untersuchung ist auf  die psychosoziale Beratung nach dem

Schwangerschaftskonfliktgesetz (4) hinzuweisen.

11.3. Aufklarung tber die Verwendung und Vernichtung der Untersuchungsergebnisse und der
genetischen Probe
Die vorgesehene Verwendung sowohl der Ergebnisse der genetischen Untersuchungen und Analysen

als auch der genetischen Probe ist ebenfalls Gegenstand der Aufklarung.

Nach § 12 Abs. 1 Satz 1 GenDG hat die verantwortliche arztliche Person daftir Sorge zu tragen, dass
die Ergebnisse der genetischen Untersuchungen und Analysen 10 Jahre aufbewahrt werden. Nach
Ablauf dieser Frist sind die Daten in den Untersuchungsunterlagen unverziiglich zu vernichten, soweit
die betroffene Person nicht eine l&ngere Aufbewahrung schriftlich verlangt hat (8 12 Abs. 1 GenDG).

Falls Grund zu der Annahme besteht, dass durch eine Vernichtung schutzwiirdige Interessen der
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betroffenen Person beeintréchtigt wirden, hat die verantwortliche arztliche Person gemél § 12 Abs. 1
Satz 2 GenDG die Ergebnisse anstelle einer Vernichtung zu sperren und dies der beauftragten Person
oder Einrichtung mitzuteilen. Das Sperren erfolgt, indem gespeicherte personenbezogene Daten
gekennzeichnet werden, um ihre weitere Verarbeitung oder Nutzung einzuschranken. N&heres regeln

zudem die Datenschutzbestimmungen des Bundes und der Lander.

Nach 8 13 GenDG ist die genetische Probe ebenfalls zu vernichten, sobald sie fur den
Untersuchungszweck nicht mehr benotigt wird oder sobald die betroffene Person ihre Einwilligung
nach § 8 Abs. 2 GenDG widerrufen hat. Abweichend hiervon darf die genetische Probe auch weiteren
Verwendungszwecken (z.B. Forschung oder Qualitatskontrolle) zugefiihrt werden, soweit dies
aufgrund gesetzlicher Vorschriften zuldssig ist oder die betroffene Person zuvor (ber die weiteren
Verwendungszwecke aufgeklart wurde und in die Verwendung ausdricklich und schriftlich

eingewilligt hat.

11.4. Aufklarung tGber die Ergebnismitteilung genetischer Untersuchungen und Analysen

Grundsétzlich dirfen die Ergebnisse der genetischen Untersuchung ausschlielich der betroffenen
Person oder ihrem gesetzlichem Vertreter mitgeteilt werden. Um eine kompetente Ergebnismitteilung
zu gewdhrleisten, darf das Ergebnis nur durch die verantwortliche arztliche Person oder die Arztin
oder den Arzt, die oder der die genetische Beratung durchgefiihrt hat, mitgeteilt werden (8 11 Abs. 1
GenDGQ). Es ist im Rahmen der Aufklarung mit der betroffenen Person abzukléren, ob und wenn ja, an
welche weiteren Personen die Ergebnisse der genetischen Untersuchung von der verantwortlichen
arztlichen Person nach Ergebnismitteilung tbermittelt werden sollen. Dies ist im Rahmen der

schriftlichen Einwilligung festzuhalten.

Um die informationelle Selbstbestimmung und den Datenschutz zu gewéhrleisten, dirfen die
beauftragte Person oder Einrichtung, die die genetischen Analysen gemdR § 7 Abs. 2 GenDG
durchgefihrt haben, nur der beauftragenden arztlichen Person die Ergebnisse der genetischen Analyse
mitteilen (§ 11 Abs. 2 GenDG).

Die GEKO geht davon aus, dass den Vorgaben in 8 11 in Verbindung mit § 7 GenDG im Regelfall
durch organisatorische Vorkehrungen so entsprochen werden kann, dass Vertretungsféalle auf das

notwendige Mal3 begrenzt werden kénnen.

Im Klinischen Alltag ergeben sich indes Situationen, in denen die zur Ergebnismitteilung berufene
Person zeitweise abwesend ist (etwa durch Freizeitausgleich nach Schichtdienst, Urlaub, Krankheit,
dienstlich bedingte Abwesenheit), in denen aber auch in der Person der oder des Betroffenen Griinde
vorliegen (etwa entfernter Wohnort), weshalb es nicht zur alsbaldigen Mitteilung der Ergebnisse durch
diejenige Person kommen kann, die die genetische Untersuchung vorgenommen hat. Auf der anderen
Seite kann die betroffene Person ein berechtigtes Interesse haben, dass ihr die Ergebnisse ohne

Verzdgerung Ubermittelt werden. So kann es z.B. aus medizinischen Grunden sinnvoll sein,



unverziiglich mit therapeutischen Malinahmen zu beginnen. In solchen Fallen wére es nicht vertretbar,

die Ergebnismitteilung hinauszuzégern.

Daher kann die betroffene Person der verantwortlichen drztlichen Person die Einwilligung erteilen,
dass ihr das Untersuchungsergebnis im Ausnahmefall auch durch weitere, in gleicher Weise
kompetente &rztliche Personen (siehe § 7 Abs. 1 GenDG) mitgeteilt werden kann, wenn anderenfalls
eine Verzogerung bei der Ergebnismitteilung eintreten wiirde,

o die fir die betroffene Person unzumutbar wére oder

e die fir die betroffene Person mit medizinischen Nachteilen verbunden wére.

Aus denselben Griinden kann auch die Ergebnismitteilung durch das Labor ausschlieBlich an die
beauftragende &rztliche Person zu einer flir die betroffene Person nicht zumutbaren und unter
Umstdnden auch medizinisch nachteiligen Verzégerung fihren, wenn die beauftragende arztliche

Person nicht zeitnah erreichbar ist (vgl. die bereits vorn genannten Vertretungsfélle).

Daher kann die betroffene Person fiir solche Situationen die Einwilligung erteilen, dass das Labor das
Untersuchungsergebnis auch den vertretenden &rztlichen Personen mitteilen kann, wenn anderenfalls
eine Verzogerung bei der Ergebnismitteilung eintreten wiirde,

o die fiir die betroffene Person unzumutbar wére oder

e die fiir die betroffene Person mit medizinischen Nachteilen verbunden waére.

Liegt eine AuRerung der betroffenen Person zur Ergebnismitteilung nicht vor, bleibt es bei dem
gesetzlichen Regelfall. Eine Ergebnismitteilung ist nur

o durch die verantwortliche &rztliche Person oder

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

zuldssig.

In Notsituationen, in denen eine Gefahr fiir das Leben oder die kdrperliche Unversehrtheit der
betroffenen Person besteht und eine rechtzeitige Ergebnismitteilung durch die dazu berufenen
Personen nicht erfolgen kann, dirfen die Ergebnisse der betroffenen Person auch von anderen in
gleicher Weise kompetenten arztlichen Personen mitgeteilt werden. In solchen Situationen ist von
einer mutmafilichen Einwilligung der betroffenen Person auszugehen.

Aus demselben Grund dirfen in diesen Fallen auch die oben genannten Einrichtungen das
Untersuchungsergebnis weiteren arztlichen Personen mitteilen, wenn eine rechtzeitige Mitteilung an
die beauftragende &rztliche Person nicht gewahrleistet werden kann, um eine medizinisch erforderliche

Malinahme zu ermdglichen.



11.5. Widerrufsrecht und Recht auf Nichtwissen

Die betroffene Person ist dariber aufzukléren, dass sie ihre Einwilligung zur genetischen
Untersuchung vor Ergebnismitteilung jederzeit schriftlich oder mindlich mit Wirkung fir die Zukunft
widerrufen kann (§ 8 Abs. 2 GenDG). Das bedeutet, dass eine noch nicht begonnene genetische
Untersuchung zu unterbleiben hat und eine bereits begonnene unverziglich abzubrechen ist. Die
betroffene Person ist auch auf ihr Recht auf Nichtwissen hinzuweisen. Hierzu gehdrt insbesondere,
dass sie jederzeit auf die Kenntnisnahme von Ergebnissen der genetischen Analyse oder Teilen davon
verzichten kann, die ihr zu dem gegebenen Zeitpunkt noch nicht bekannt sind. Die betroffene Person
kann weiterhin jederzeit verlangen, dass ihr nicht bekannte Ergebnisse genetischer Untersuchungen
und Analysen in ihren Untersuchungsunterlagen von der verantwortlichen arztlichen Person vernichtet
werden. Die verantwortliche arztliche Person hat daflir Sorge zu tragen, dass die Information Uber den

Widerruf an die beauftragte Person oder Einrichtung weitergegeben wird.

11.6. Genetische Reihenuntersuchung

Eine genetische Reihenuntersuchung unterscheidet sich von der individuellen genetischen
Untersuchung vor allem hinsichtlich der Aufklarung, die bei Reihenuntersuchungen anhand
standardisierter Aufklarungsmaterialien erfolgt. Diese missen auch Informationen uber die Bewertung
der genetischen Reihenuntersuchung durch die Gendiagnostik-Kommission enthalten (8 9 Abs. 2 Nr. 6
GenDG). Es muss die Maoglichkeit gegeben sein, mit einer drztlichen Person mit fachlicher Expertise

fir die entsprechende Reihenuntersuchung vor Einwilligung Riicksprache zu halten.

I11. Bedenkzeit nach Aufklarung

Nach der Aufklarung ist der betroffenen Person eine angemessene Bedenkzeit bis zur Entscheidung
uber die Einwilligung in die genetische Untersuchung einzurdumen (8 9 Abs. 1 Satz 2 GenDG). Der
Zeitraum fur eine angemessene Bedenkzeit héngt wesentlich von der Art und Bedeutung des
Untersuchungsergebnisses und insbesondere der Dringlichkeit weiterer diagnostischer, therapeutischer
oder praventiver MaBnahmen ab, inklusive mdglicher Auswirkungen auf die Familie der betroffenen

Person.

IVV. Dokumentationspflicht der Aufklarung
Die verantwortliche arztliche Person ist verpflichtet, die Inhalte der Aufkldrung zu dokumentieren
(8 9 Abs. 3 GenDG).



V.  Begrundung

Mit dieser Richtlinie werden die allgemeinen Anforderungen an die Inhalte der Aufklarung vor einer
schriftlichen Einwilligung der betroffenen Person zur genetischen Untersuchung gemal § 23 Abs. 2
Nr. 3 GenDG formuliert. Die Richtlinie erl4utert die im Gesetzestext des GenDG detailliert genannten
Inhalte der Aufklarung und unterstreicht die Bedeutung des Rechts auf Nichtwissen, des
Widerrufsrechts, der Bedenkzeit nach Aufklarung sowie der Dokumentationspflicht durch die
verantwortliche &rztliche Person. Inhalte der Aufkldrung im Zusammenhang mit genetischen
Untersuchungen zu Forschungszwecken sind nicht Gegenstand dieser Richtlinie, da sie nicht in den

Anwendungsbereich des GenDG fallen.
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