
Nachfrage und Angebot der moleku�
largenetischen Qualitätssicherung
(QS) in der Humangenetik sind seit
der Einführung im Jahre 1993 stetig
gewachsen. Die derzeit 13 Ringversu�
che (RV) zur molekulargenetischen
Diagnostik haben jedes Jahr ca. 250
Teilnehmer. Seit einiger Zeit sind
Überlegungen im Gange, wie die Or�
ganisation der QS „professionalisiert“
und damit das Angebot dauerhaft
aufrecht erhalten und weiter entwi�
ckelt werden könnte:

1. Genetische Diagnostik wird auf ge�
setzlicher und untergesetzlicher
Ebene zunehmend stärker regle�
mentiert. Mehrere europäische
Länder haben eigene Gesetze er�
lassen (z.B. Österreich 19951,
Schweiz 20072) oder in Planung
(Deutschland). Im Jahre 2007 hat
sich die OECD speziell mit der Fra�
ge der QS der molekulargeneti�
schen Diagnostik befasst und eine
Leitlinie verabschiedet3. 

2. Alle Regelungen und Empfehlun�
gen stellen hohe Anforderungen an
die Kompetenz der mit genetischen
Untersuchungen befassten Labore
und die Qualität der Durchführung.
Dabei wird die externe QS (Ring�
versuche) als ein wichtiges Instru�
ment zur Beurteilung der Ergebnis�
qualität angesehen. 

3. Die international anerkannte Richt�
linie für die Akkreditierung von La�
boren ist die Norm ISO/EN/DIN
15189. Obwohl eine Akkreditierung
in Deutschland nicht verpflichtend
ist, unterziehen sich immer mehr
Labore diesem „externen Kompe�
tenznachweis“, z. Zt. sind knapp
30 humangenetische Labore oder
Abteilungen akkreditiert4. Der vor�
liegende Entwurf zu einem deut�
schen Gendiagnostikgesetz sieht
vor, eine Labor�Akkreditierung für
genetische Untersuchungen am
Menschen verpflichtend zu ma�
chen. 

4. In konsequenter Anwendung des
Kompetenzgedankens sollten Or�
ganisationen, die akkreditierten La�
boren Ringversuche anbieten, ih�
rerseits für diese Tätigkeit akkredi�
tiert sein. Dies ist in der Schweiz

gesetzlich vorgeschrieben2 und
wird von der OECD�Richtlinie emp�
fohlen3.

Auf dem Hintergrund dieser Entwick�
lungen stellte sich die Frage, ob die
humangenetischen Ringversuche in
ihrer derzeitigen Struktur den kom�
menden Anforderungen genügen kön�
nen. Formal ist die QS innerhalb des
BVDH an Kommissionen übertragen,
die zwar eine Geschäftsordnung, aber
kein eigenes Budget haben. Die RV�
Leiter arbeiten freiwillig ohne vertrag�
liche Basis. Vereinsrechtlich ist der
Vorstand zwischen den Mitgliederver�
sammlungen der alleinige Entschei�
dungsträger. Eine lose Arbeitsgruppe
innerhalb eines Vereins erfüllt also
wichtige rechtliche Voraussetzungen
für eine Akkreditierung nicht5. 

Auf Initiative des GfH�Vorstandes ha�
ben sich daher die Kommissionsspre�
cher der QS für Zytogenetik, Tumor�
zytogenetik, Molekularzytogenetik
und Molekulargenetik im Mai 2007
getroffen, um über die weitere Gestal�
tung der RVs zu beraten. Es herrsch�
te Übereinstimmung, dass RVs auf
absehbare Zeit nicht durch andere
Formen der QS ersetzt werden kön�
nen und daher eine Struktur erforder�
lich ist, die langfristig zukunftsfähig
und akkreditierbar ist. Weniger leicht
zu beantworten war die Frage, welche
Organisationsform für den beabsich�
tigten Zweck am besten geeignet sei
und mit den bescheidenen personel�
len und finanziellen Möglichkeiten re�
alisiert werden könne. Neben der Prü�
fung verschiedener Rechtskonstrukte
(neuer Verein, gemeinnützige GmbH)
wurde auch ein Zusammengehen mit
anderen, bestehenden QS�Organisa�
tionen diskutiert. Die verschiedenen
Modelle wurden von Karsten Held
und mir auf mehreren Sitzungen dem
GfH�Vorstand vorgetragen. 

Von den existierenden Ringversuchs�
anbietern6 arbeitet v.a. das European
Molecular Genetics Quality Network7

(EMQN) nach Grundsätzen und Ver�
fahrensabläufen, die mit denen der
deutschen molekulargenetischen
Ringversuche nahezu deckungsgleich
sind. EMQN ist 1998 als ein EU�Pro�
jekt begründet worden und trägt sich
nach dem Auslaufen der EU�Förde�

rung durch Subskription der RV�Teil�
nehmer. Die Geschäftsstelle ist am
National Genetics Reference Labora�
tory in Manchester, GB, angesiedelt;
Chairman ist Dr. Rob Elles, Admini�
strator Dr. Simon Patton. Der Ma�
nagement Group gehören Laborex�
perten aus 8 europäischen Ländern
an. EMQN ist eine eingetragene „cha�
rity“ nach britischem Recht und der
RV�Anbieter für die genetischen La�
bore Australiens. Der Vorstand der
European Society of Human Genetics
(ESHG) hat 2007 beschlossen, die
Schirmherrschaft für EMQN zu über�
nehmen. Für Herbst 2008 ist die Ak�
kreditierung in Vorbereitung. 

Im Jahr 2006 hatte EMQN ca. 500 re�
gistrierte Mitglieder und über 800 Teil�
nehmer der 19 molekulargenetischen
Ringversuche. Neben krankheitsspe�
zifischen RVs werden auch metho�
denbezogene RVs zur Sequenzierung
und zum Mutationsscreening angebo�
ten. Zwei EMQN�RVs, CMT and
BRCA, werden schon seit mehreren
Jahren als kombinierte deutsch�euro�
päische RVs angeboten, bei weiteren
RVs sind deutsche Kolleginnen und
Kollegen an der Auswertung der
schriftlichen Befunde als „Assesso�
ren“ beteiligt. Es lag daher nahe, mit
EMQN zu verhandeln, ob die bisheri�
ge punktuelle Zusammenarbeit zu ei�
ner längerfristigen Kooperation aus�
geweitet werden könnte. 

Der Vorstand der GfH hat Manfred
Stuhrmann�Spangenberg und mich
beauftragt, mit EMQN über die Moda�
litäten einer Zusammenarbeit zu ver�
handeln. Als Ergebnis ist eine Verein�
barung  formuliert worden, die am
18.12.2007 von der EMQN�Manage�
ment Group und am 20.12.2007 vom
GfH�Vorstand gebilligt worden ist.  

Die Kernpunkte der Vereinbarung sind
folgende: 

1. Der Vorstand empfiehlt den Mitglie�
dern der GfH EMQN als Organisa�
tion für molekulargenetische Ring�
versuche.

2. Bisher parallel angebotene Ring�
versuche werden fusioniert. Die
bisherigen deutschen Ringver�
suchsleiter können – wenn sie dies
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wollen – in dieser Funktion auf eu�
ropäischer Ebene weiter arbeiten
oder als Assessoren an der Aus�
wertung mitwirken. Mit einer Aus�
nahme haben sich alle RV�Leiter
dazu bereit erklärt. 

3. Dadurch ist gewährleistet, dass die
schriftlichen Befundberichte wei�
terhin in deutscher Sprache abge�
fasst werden können. 

4. Die Zusammenarbeit kann ab 2008
in Kraft treten.

5. EMQN gewährt den deutschen
Teilnehmern im ersten Jahr einen
50%igen Nachlass auf die Teil�
nehmergebühren. 

Diese Lösung vereinigt eine Reihe von
Vorteilen in sich: sie erspart den Auf�
bau einer nationalen Organisation, die
finanziell tragfähig ist und deren
Struktur eine Akkreditierung erlaubt;
sie ermöglicht einen reibungslosen
Übergang unter Beibehaltung der be�
währten Philosophie des „gemeinsa�
men Lernens“; es kann eine etablier�
te und funktionierende „Kommunika�
tions� und Vertriebsstruktur“ genutzt
werden, die nahezu ausschließlich
über die EMQN�Website läuft; nicht
zuletzt wird damit ein großer Schritt in
Richtung auf eine europäische Har�
monisierung der QS in der geneti�
schen Diagnostik vollzogen. Dem ste�
hen als wesentlicher Nachteil die hö�
heren Teilnehmergebühren gegen�
über. Jedoch wäre auch die Umstruk�
turierung der nationalen QS mit Ko�
sten verbunden, die letztlich die La�
bore (vor�)finanzieren müssten, die
diese Leistungen in Anspruch neh�
men. 
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