Richtlinie
der Gendiagnostik-Kommission (GEKO)
zu genetischen Untersuchungen bei nicht-einwilligungsfahigen Personen
nach 8§ 14 in Verbindung mit § 23 Abs. 2 Nr. 1c GenDG

in der Fassung vom 26.07.2011
verdffentlicht und in Kraft getreten am 27.07.2011

. Vorwort

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

Menschen auf Bundesebene maligeblichen Organisationen zusammengesetzt.

Die GEKO hat unter anderem den gesetzlichen Auftrag, den allgemein anerkannten Stand der Wissen-
schaft und Technik in Bezug auf die Erforderlichkeit einer genetischen Untersuchung nach § 14 Abs. 1
Nr. 1 und § 14 Abs. 2 Nr. 1 festzulegen (8§ 23 Abs. 2 Nr. 1c GenDG).

Diese Richtlinie gilt fur die Vornahme genetischer Untersuchungen zu medizinischen Zwecken an
Personen, die nicht in der Lage sind, Wesen, Bedeutung und Tragweite der genetischen Untersuchung
zu erkennen und ihren Willen hiernach auszurichten (nicht-einwilligungsfahige Personen). Die Nen-
nung von bestimmten genetisch bedingten Erkrankungen oder gesundheitlichen Stérungen erfolgt in

dieser Richtlinie beispielhaft. Diese Beispiele sollen die Aussage der Richtlinie nur verdeutlichen.

Il.  Feststellung der Nicht-Einwilligungsfahigkeit

Nicht einwilligungsfahig ist diejenige Person, die z.B. wegen Minderjéhrigkeit, psychischer Krankheit
oder geistiger Behinderung dauerhaft oder voriibergehend nicht in der Lage ist, den flr die Entschei-
dung Uber eine genetische Untersuchung relevanten Sachverhalt zu verstehen, die sich daraus erge-
benden Folgen und Risiken zu verarbeiten und auf der Basis ihrer Werthaltung zu beurteilen, um auf

dieser Grundlage eine selbstbestimmte Entscheidung zu treffen (1,2,3,4).

Die Nicht-Einwilligungsféhigkeit wird von der verantwortlichen arztlichen Person dokumentiert, in

Zweifelsfallen kdnnen geeignete Fachérzte hinzugezogen werden.



Die altersbedingte Nicht-Einwilligungsfahigkeit endet spétestens mit Vollendung des 18. Lebensjah-
res. Die Einwilligungsfahigkeit entwickelt sich mit zunehmender Reife und kann deshalb auch bei
Jugendlichen schon vorhanden sein. Sie ist kontextabhdngig zu beurteilen. Ob die Einwilligungsfahig-
keit bereits vorliegt, ist von der verantwortlichen &rztlichen Person im Einzelfall unter Beriicksichti-
gung der personlichen Entwicklung des Minderjahrigen und der Art und Bedeutung der genetischen
Untersuchung zu beurteilen. Dabei ist zu bedenken, dass die Inhalte genetischer Untersuchungen u. U.
schwieriger als andere medizinische Malnahmen zu vermitteln sind und erhebliche Tragweite haben
konnen. Im Zusammenhang mit Fragen der Familienplanung sollte der Stand der sexuellen Entwick-

lung und Aktivitét berlicksichtigt werden.

Bei krankheits- oder stérungsbedingter Beschrankung der Einwilligungsfahigkeit ist ebenfalls unter
Berlicksichtigung der individuellen Art der gesundheitlichen Beeintrachtigung und der Verstandnisan-
forderungen, die die konkret bevorstehende genetische Untersuchung stellt, Gber die Einwilligungsfa-

higkeit zu entscheiden.

I11.  Grundsatze fur die Zulassigkeit von genetischen Untersuchungen bei nicht-
einwilligungsféhigen Personen

Das GenDG soll vor méglichen, mit genetischen Untersuchungen verbundenen Gefahren fir die Ach-
tung und den Schutz der Menschenwirde, die Gesundheit und die informationelle Selbstbestimmung
schitzen. Bei einer nicht-einwilligungsfédhigen Person muss in besonderer Weise auf diesen Schutz
geachtet werden, weil diese Person nicht selbst in der Lage ist, eine eigene informierte Entscheidung
uber die Durchfiihrung genetischer Untersuchungen zu treffen. Auf der anderen Seite kann eine auf
Grund genetischer Untersuchungen gestellte Diagnose bei genetisch bedingten Erkrankungen thera-
peutische MaRnahmen ermdglichen, gesundheitliche Stérungen vermeiden und unter Umsténden sogar
Leben retten. Daher muss eine genetische Untersuchung unter bestimmten Voraussetzungen auch bei

einer nicht-einwilligungsfahigen Person zuldssig sein.

Sowohl eine diagnostische als auch eine pradiktive genetische Untersuchung mit unmittelbarem Nut-
zen flr die nicht-einwilligungsfahige Person diirfen nur vorgenommen werden, wenn sie erforderlich
im Sinne von § 14 Abs. 1 Nr. 1 GenDG sind (5,6). In jedem Fall ist der Nutzen fur die nicht-
einwilligungsféhige Person besonders sorgfaltig gegenuber mdglichen Belastungen und nachteiligen
Folgen abzuwégen. Das schlielt die informationelle Selbstbestimmung, insbesondere das Recht auf

Nichtwissen ein.

Noch strengere Voraussetzungen bei der Risiko-Nutzen-Abwagung gelten in den Fallen ohne unmit-

telbaren Nutzen fiir die nicht-einwilligungsféhige Person nach 8 14 Abs. 2 GenDG.



Voraussetzung fir eine genetische Untersuchung nicht-einwilligungsféhiger Personen ist die Einwilli-
gung des Vertreters (Sorgeberechtigter bzw. Betreuer oder Bevollméchtigter) nach Aufklarung und

gegebenenfalls genetischer Beratung unter Einbeziehung der nicht-einwilligungsféhigen Person.

IV. Genetische Untersuchungen mit unmittelbarem Nutzen flr nicht-einwilligungsfahige Per-
sonen (§ 14 Abs. 1 Nr. 1 GenDG)

IV.1. Genetische Untersuchungen mit diagnostischer Zielrichtung

Eine genetische Untersuchung mit diagnostischer Zielrichtung ist zuléssig, wenn sie erforderlich ist,

um bei einer nicht-einwilligungsfahigen Person eine genetisch bedingte Erkrankung oder gesundheitli-

che Stérung zu vermeiden, dieser vorzubeugen, oder sie zu behandeln. Hierbei ist eine genetische Un-

tersuchung dann gerechtfertigt, wenn der Nutzen fur die betroffene Person das Risiko Uberwiegt.

Eine genetische Untersuchung mit diagnostischer Zielrichtung findet in der Regel dann statt, wenn
Krankheitssymptome bereits vorliegen. Das ist der Fall,

1. wenn die Diagnose bei einem Krankheitsverdacht durch eine genetische Untersuchung bestétigt
oder ausgeschlossen werden soll und aufgrund dieser eine anerkannte Therapie oder eine medi-
zinisch anerkannte, fiir die Gesundheit der nicht-einwilligungsfahigen Person wichtige, préven-
tive Intervention eingeleitet werden soll. Das gilt beispielhaft bei Kindern mit Entwicklungssto-
rungen, bei denen zwar die Ursache der Erkrankung nicht behebbar ist, die medizinische Beglei-
tung oder Behandlung aber vom Nachweis der genetischen Verénderung abhéngen kann, etwa
bei Geschlechtschromosomenstérungen und der Konsequenz einer hormonellen Ersatztherapie
oder bei Epilepsie, bei denen die Genveranderung Bedeutung fur die medikamenttse Therapie
hat.

2. bei gesundheitlichen Stérungen, sofern durch eine genetische Abklarung weitere diagnostische
Belastungen oder inadaquate TherapiemalRhahmen fiir die betroffene Person vermieden werden
konnen. Dies ist beispielsweise anzunehmen bei unklaren Entwicklungsstérungen, bei bestimm-
ten Stoffwechselerkrankungen oder bei neuromuskuléren Erkrankungen, die sonst nur nach in-

vasiver Elektrodiagnostik oder Gewebeentnahme feststellbar waren.

1V.2. Genetische Untersuchungen bei genetisch bedingten Arzneimittelwirkungen

Eine genetische Untersuchung kann auch zulassig sein, wenn eine Behandlung mit einem Arzneimittel
vorgesehen ist, dessen Wirkung durch genetische Eigenschaften beeinflusst wird. Das ist beispielswei-
se der Fall, wenn sie eine Aussage erlaubt, inwieweit die nicht-einwilligungsféhige Person von dem
Arzneimittel profitieren kann, wie das Arzneimittel individuell zu dosieren ist, oder welches individu-

elle Nebenwirkungsrisiko besteht.



IV.3. Genetische Untersuchungen mit pradiktiver Zielrichtung

Eine genetische Untersuchung mit pradiktiver Zielrichtung kann zul&ssig sein, um bei einer nicht-
einwilligungsféhigen Person das Vorliegen der Anlage fiir eine noch nicht manifeste, genetisch be-
dingte Erkrankung abzuklaren mit dem Ziel, préaventive MaRnahmen einzuleiten, oder um Belastungen
durch weitere Untersuchungen zu vermeiden (7,8,9,10,11,12,13,14,15,16).

Wichtige Beispiele sind erbliche Tumordispositionssyndrome, die schon im Kindesalter zur Tumor-
entstehung fiihren kdnnen und bei denen im Fall eines positiven Befundes evtl. eine friihzeitige opera-
tive Entfernung von Risikoorganen notwendig wird, oder bei denen im Falle eines negativen Befundes

eine belastende klinische Betreuung entfallt.

Fur Erkrankungen, die erst im Erwachsenenalter auftreten und fiir die keine PraventionsmaRnahmen
mdoglich sind, liegen die Vorraussetzungen fur eine genetische Untersuchung von Kindern und Jugend-
lichen vor Einwilligungsfahigkeit nicht vor. Das gilt beispielsweise fur spatmanifeste neurologische
Erkrankungen. Das gebietet der Respekt vor dem Recht auf Nichtwissen und der kinftigen Entschei-
dungsautonomie des Kindes bzw. des Jugendlichen hinsichtlich der Inanspruchnahme von genetischen

Untersuchungen auch bei einem entgegenstehenden, dringenden Wunsch der Eltern.

Eine gezielte Untersuchung auf einen Heterozygoten- oder Ubertragerstatus ohne klinische Sympto-
matik darf nicht durchgefihrt werden, wenn das Ergebnis ausschlieRlich fur die spatere Familienpla-

nung der noch nicht-einwilligungsfahigen minderjéhrigen Person von Bedeutung ist (17).

V.  Genetische Untersuchungen ohne unmittelbaren Nutzen fur nicht-einwilligungsfahige
Personen (§ 14 Abs. 2 GenDG)

Eine genetische Untersuchung kann ausnahmsweise auch zul&ssig sein, wenn die nicht-
einwilligungsfahige Person davon keinen unmittelbaren Nutzen zieht. Dies gilt, wenn nur durch die
genetische Mituntersuchung der nicht-einwilligungsfahigen Person bei einer genetisch verwandten
Person im Hinblick auf eine geplante Schwangerschaft zu klaren ist, ob eine bestimmte genetisch be-
dingte Erkrankung oder gesundheitliche Stérung bei zuklnftigen Nachkommen der genetisch ver-
wandten Person auftreten kann. Unter Umsténden kann dies auch fur eine bereits bestehende Schwan-

gerschaft gelten.

Diese Voraussetzungen konnen vorliegen, wenn eine nicht-einwilligungsfahige Person selbst Sym-
ptomtrédger und mdglicherweise von einer genetischen Erkrankung betroffen ist, deren Auftretens-

wahrscheinlichkeit beim zukinftigen Nachkommen einer genetisch verwandten Person nur (ber eine



Untersuchung der nicht-einwilligungsféahigen Person zu bestimmen ist, etwa bei erblich bedingter

geistiger Beeintrachtigung.

In seltenen familidren Konstellationen ist es zuléssig, auch eine gesunde nicht-einwilligungsféhige
Person zu untersuchen, wenn dies zur Risikobestimmung unverzichtbar ist. Beispielsweise muss unter
Umstinden bei der Muskeldystrophie vom Typ Duchenne zum Nachweis einer Ubertrigerschaft bei
der Mutter auch ein gesundes Kind untersucht werden. Dies kann auch fiir Kopplungsanalysen gelten,
in deren Rahmen die Einbeziehung weiterer Familienangehdériger notwendig ist, um eine Aussage zum
verantwortlichen Genort zu treffen. In solchen Fragen sollte jeder Einzelfall im Hinblick auf die Not-
wendigkeit der Untersuchung und die Aussagekraft moglicher Ergebnisse gepriift und in eine geneti-

sche Beratung eingebunden werden.

Genetische Untersuchungen ohne unmittelbaren Nutzen fiir nicht-einwilligungsféahige Personen sind
auf unabdingbare Falle zu begrenzen, in denen sich die genetische Fragestellung nach dem Stand der
Wissenschaft durch die Untersuchung einwilligungsféhiger Verwandter nicht klaren lasst. Dabei ist in
den Féllen nach § 14 Abs. 2 GenDG im Kontext der Familienplanung genetisch verwandter Personen

auf besondere psychische Belastungen und mdgliche Interessenskonflikte hinzuweisen.

VI. Zeitpunkt der genetischen Untersuchung
Bei der Wahl des Zeitpunktes der genetischen Untersuchung ist zu bedenken, die Untersuchung erst

dann durchzufiihren, wenn sie fir die weiteren Entscheidungen und Malinahmen relevant ist.

Bei vorlibergehender Nicht-Einwilligungsfahigkeit sollte die Entscheidung uber eine genetische Un-
tersuchung auf den Zeitpunkt verschoben werden, an dem Einwilligungsfahigkeit besteht, sofern nicht

medizinische Griinde dagegen sprechen.

Eine genetische Untersuchung ohne unmittelbaren Nutzen fir die nicht-einwilligungsfahige Person
(8 14 Abs. 2 Nr. 1 GenDG) darf erst vorgenommen werden, wenn die genetisch verwandte Person eine

Schwangerschaft plant, sich also in der unmittelbaren Familienplanungsphase befindet.

VIl. Verfahren bei der Untersuchung

VI1.1. Einbeziehung der nicht-einwilligungsféhigen Person (8 14 Abs. 1 Nr. 2 GenDG)

Die nicht-einwilligungsféhige Person ist in angemessener Weise und entsprechend ihrer individuellen
Einsichtsfahigkeit in den Beratungs- und Entscheidungsfindungsprozess zur genetischen Untersu-

chung einzubeziehen (18,19). lhr sind die Untersuchung und deren Zweck so weit wie moglich ver-



stdndlich zu machen. Kinder und Jugendliche sind abh&ngig von der individuellen Entwicklung in den
Entscheidungsfindungsprozess einzubeziehen. Bei diesen und dauerhaft nicht-einwilligungsfahigen
Personen ist zu bedenken, dass sie gegeniiber einzelnen Aspekten der genetischen Untersuchung ein
unterschiedliches Mal an Einsichtsfahigkeit zeigen kénnen (20). Insbesondere bei dauerhaft nicht-
einwilligungsfahigen Personen ist es anzustreben bei Bedarf eine Vertrauensperson zu beteiligen, die
die nicht-einwilligungsfahige Person gut kennt und in der Lage ist, dieser die geplante Untersuchung

in geeigneter Weise zu erkl&ren und zu begriinden.

Auch der nicht-einwilligungsféahigen Person kommt ein Ablehnungsrecht gegeniiber genetischen Un-
tersuchungen und der dazugehdrigen Probenentnahme zu (4). Dabei ist zu prifen, ob sich die Ableh-

nung auf die anstehende Mallnahme bezieht.

VI1I1.2. Aufklarung, Einwilligung und genetische Beratung der Vertreter (8 14 Abs. 1 Nr. 4
GenDG)

Die Vertreter der nicht-einwilligungsfahigen Person sind entsprechend 88 8, 9 aufzuklaren und ent-
sprechend 8 10 GenDG sowie der dazu jeweils ergangenen Richtlinie der GEKO zu beraten. Die aus-
drckliche und schriftliche Einwilligung gegenuber der verantwortlichen arztlichen Person ist einzu-
holen (17, 21). Bei der Entscheidung tiber die Einwilligung sind die Vertreter an das Wohl des Kindes
bzw. des Betreuten gebunden. Dabei haben sie sowohl die subjektive Sicht der nicht-
einwilligungsféhigen Person als auch objektive Gesichtspunkte (z.B. Zukunftsperspektiven der nicht-
einwilligungsféhigen Person) zu beriicksichtigen. Gegebenenfalls ist eine Vertrauensperson einzube-

ziehen, insbesondere bei moglichen Interessenskonflikten.

Der Vertreter ist darliber aufzuklaren, dass im Rahmen der Untersuchung Befunde erhoben werden
konnen, die fir die untersuchte Person Klinisch nicht relevant sind, aber fiir die spatere Familienpla-
nung eine Bedeutung haben kénnen. Weiter ist daruber aufzuklaren, dass diese Befunde nicht mitge-
teilt werden, aber nach Erreichen der Einwilligungsfahigkeit der untersuchten Person auf Wunsch zur
Verfligung gestellt werden. Dies dient der Wahrung des informationellen Selbstbestimmungsrechtes

und des Rechtes auf Nichtwissen der nicht-einwilligungsfahigen Person.

VI11.3. Befundmitteilung

Bei der Befundmitteilung ist nach § 11 GenDG zu verfahren. Hierbei ist der Befund den gesetzlichen
Vertretern mitzuteilen. Besonderes Augenmerk soll jedoch auf die Befundmitteilung an die betroffene,
nicht-einwilligungsfahige Person selbst gelegt werden. Grundsétzlich ist diese auch ber den Befund
entsprechend ihrer Verstandnisfahigkeit aufzukléren, zu informieren und in geeigneter Weise in die
genetische Beratung einzubeziehen. Hierbei kann es sinnvoll sein, psychologische Unterstlitzung in

Anspruch zu nehmen.



Ein klinisch nicht-relevanter Heterozygotenstatus fiir eine autosomal rezessive Erkrankung, ein Uber-
tragerstatus flr eine geschlechtsgebundene Erkrankung oder ein Tragerstatus fir eine familidre Chro-
mosomenstérung, die im Rahmen einer zulédssigen genetischen Untersuchung festgestellt und aus-
schlieflich fur die Familienplanung der untersuchten Person relevant werden, sollen vor deren Einwil-
ligungsféhigkeit nicht mitgeteilt werden (22). Erst bei Vorliegen der Einwilligungsfahigkeit sollen

diese Befunde auf Wunsch im Rahmen einer genetischen Beratung mitgeteilt werden.

VI1.4. Risiken fur die nicht-einwilligungsfahige Person (8 14 Abs. 1 Nr. 3, Abs. 2 Nr. 3 und 4
GenDG)

Die genetische Untersuchung mit unmittelbarem Nutzen fir eine nicht-einwilligungsfahige Person
(8 14 Abs. 1 Nr. 1 GenDG) darf nur mit moglichst wenig Risiken und Belastungen verbunden sein. Es
kann beispielsweise vertretbar sein, bei Verdacht auf mitochondrieale Erkrankungen eine genetische
Untersuchung aus Muskelgewebe vorzunehmen, da eine Blutuntersuchung hier aus biologischen

Griunden nicht ausreicht.

Bei der pradiktiven Untersuchung ohne unmittelbaren Nutzen fur eine nicht-einwilligungsféhige Per-
son (8 14 Abs. 2 Nr. 1 GenDG) gelten strengere Voraussetzungen. Die nicht-einwilligungsféhige Per-
son darf in diesem Fall nur geringfiigig belastet werden. Als geringfligig einzuschétzen sind in der
Regel Blutentnahmen und Schleimhautabstriche. Sie darf zudem keinem gesundheitlichen Risiko aus-
gesetzt werden, dass Uber das mit der genetischen Untersuchung und der Probengewinnung normaler-
weise verbundene hinaus geht. Wichtig ist, dass sie durch die Untersuchung und deren Ergebnis weder
physisch noch psychisch belastet wird, z.B. in Folge von Stigmatisierung oder indem bei ihr Angste

ausgelost werden.

VIIL.5. Untersuchungsumfang (§ 14 Abs. 3 GenDG)
Es darfen nur die fur den jeweiligen Untersuchungszweck erforderlichen Analysen der genetischen

Probe vorgenommen werden. Andere Feststellungen dirfen nicht getroffen werden.

VIII. Begrindung

Die Richtlinie griindet sich auf die teilweise sehr detailliert gefassten VVorgaben des GenDG zur gene-
tischen Untersuchung bei nicht-einwilligungsfahigen Personen. Sie stiitzt sich daneben auf die Geset-
zesmaterialien zum GenDG (BT-Drs. 16/10532 i.V.m. BT-Drs. 16/12713) und die darin wiedergege-
bene Gesetzesbegrindung sowie auf allgemein anerkannte ethische Grundsétze zum Schutz einwilli-
gungsunfahiger Personen. Da es dem Verstandnis und der Lesbarkeit dieser Richtlinie dient, sind Er-

lauterungen zu den einzelnen Vorgaben in den Richtlinientext integriert worden.
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