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Einwilligung nach Aufklarung (,informed consent*)

in der humangenetischen Forschung

Empfehlungen der Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik e.V.

1. Einleitung

Wie alle Gebiete der wissenschaftlich
fundierten Medizin unterliegt auch die
Humangenetik der ethischen Ver-
pflichtung, ihre Méglichkeiten zum
Wohle der Patienten in Gegenwart
und Zukunft weiter zu entwickeln. Da-
her ist patientenbezogene Forschung
in der Humangenetik unverzichtbar.
Viele Forschungsziele kénnen jedoch
nur unter Verwendung von Untersu-
chungsmaterialien menschlichen Ur-
sprungs erreicht werden.

Die Verwendung menschlicher Blut-
proben, Gewebeproben oder anderer
Untersuchungsmaterialien mensch-
lichen Ursprungs (im weiteren Text als
,Proben“ bezeichnet) zu wissen-
schaftlichen Zwecken unterliegt den
geltenden ethischen Regeln fur medi-
zinische Forschung. Diese sind in der
Deklaration von Helsinki (World Medi-
cal Association 2000) allgemein for-
muliert und bezlglich der (Weiter-)
Verwendung von menschlichen Kor-
permaterialien zum Zwecke medizini-
scher Forschung in der gleichnami-
gen Stellungnahme der Zentralen
Ethikkommission der Bundesérzte-
kammer (Bundesarztekammer 2003),
weiterhin in den Empfehlungen der
European Society of Human Genetics
(ESHG 2003) konkretisiert. Eine wirk-
same ,,Einwilligung nach Aufklarung*
durch diejenige Person, von der eine
Probe stammt, wird im internationa-
len Sprachgebrauch als ,informed
consent” bezeichnet. Sie ist fir eine
ethisch vertretbare Forschung unter
Verwendung einer solchen Probe von
zentraler Bedeutung. Dies gilt auch
flr den Gebrauch von Proben, die zu-
ndchst zu diagnostischen Zwecken
und deshalb nicht oder nicht aus-
schlieBlich zu Forschungszwecken
gewonnen werden bzw. wurden.

Die folgenden Empfehlungen sind als
Handreichung fur die in der humange-
netischen Forschung tatigen Wissen-
schaftler gedacht. Sie sollen die un-
eingeschrankt geltenden allgemeinen
Regeln mit Blick auf die fachspezifi-
schen Besonderheiten der Humange-
netik prazisieren und als Leitfaden flr
die Ausformulierung von Einwilli-
gungserklarungen fir spezielle For-
schungsprojekte dienen.
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2. Definitionen
2.1 Proband: Person, von der eine
Probe gewonnen wurde.

2.2 Anonyme Proben: Nicht identifi-
zierbare Proben, die ohne Zuordnung
zu personenbezogenen Daten gewon-
nen wurden.

2.3 Anonymisierte Proben: Ehemals
identifizierbare Proben, flr welche die
Méglichkeit einer Zuordnung zum
Probanden vor Durchfihrung der
Untersuchung unterbunden wurde.

2.4 Identifizierbare = pseudonymi-
sierte Proben: Proben, die von den
personenbezogenen Daten getrennt
und mit einer VerschlUsselung verse-
hen wurden, Uber die eine Verbindung
mit den personenbezogenen Daten
wiederhergestellt werden kann.

2.5 lIdentifizierte Proben: Proben,
die eindeutig personenbezogene In-
formationen tragen (Namen des Pro-
banden, Patientennummer o. &.).

3. Aligemeine Erfordernisse

3.1 Die Verwendung identifizierter und
identifizierbarer Proben bedarf der
Zustimmung des Probanden nach in-
dividueller Aufkldrung. Gleiches gilt
fur die Verwendung von Informatio-
nen, die mit den Proben assoziiert
sind (z.B. Angaben zur Eigen- und Fa-
milienanamnese). Dies gilt auch dann,
wenn Proben auBerhalb von For-
schungseinrichtungen, beispielsweise
in niedergelassenen Arztpraxen, ge-
wonnen und lediglich weitergeleitet
werden sollen.

Die Belange besonders schutzbedirf-
tiger Personen sind vorrangig zu be-
ricksichtigen; insbesondere ist bei ih-
nen die Aufklarung und Zustimmung
des Vertreters erforderlich.

Weiterhin setzt die Verwendung von
Proben zu Forschungszwecken eine
positive Stellungnahme der nach Lan-
desrecht zustandigen Ethik-Kommis-
sion zum Forschungsvorhaben vor-
aus.

3.2 Personenbezogene Daten dirfen
ohne schriftliche Zustimmung des
Probanden nicht an Dritte weiterge-
geben werden. Eine solche Zustim-

mung ist insbesondere fur eine
Weitergabe von Informationen an Ar-
beitgeber oder Versicherungen erfor-
derlich. Sie wird aber auch fir die
Weitergabe von Informationen an Fa-
milienmitglieder bendétigt. Die Um-
stande, die den Bruch der Schweige-
pflicht gegentber Dritten rechtfertigen
kdnnen, sind im Zivilrecht und Straf-
recht sowie im &rztlichen Standes-
recht definiert (Bundesarztekammer
1996).

4. Spezielle Erfordernisse bei hu-
mangenetischen Untersuchungen
an bereits existierendem Proben-
material

4.1 Sofern keine anderweitigen Verfu-
gungen seitens des Probanden vorlie-
gen, ist es statthaft, identifizierbare
Proben ohne gesonderte Einwilligung
zu anonymisieren, um sie in der For-
schung verwenden zu kdnnen. Hier-
durch werden die Persoénlichkeits-
rechte der Probanden geschitzt.
Gleichzeitig kénnen Probleme vermie-
den werden, die im Zusammenhang
mit einem Rekontakt mit dem Proban-
den entstehen kénnen.'

Es ist Aufgabe des Projektleiters und
der Projektaufsicht (z. B. zustandige
Ethikkommission), nicht wieder be-
hebbare Nachteile einer Probenano-
nymisierung zu bedenken und gege-
benenfalls dem Probanden zu erlau-
tern.

4.2 Die Forschung an identifizierten
(s. 0. 2.5) oder identifizierbaren (s. o.
2.4) Proben erfordert den Rekontakt
mit dem Probanden, oder gegebe-
nenfalls mit dessen Sorgeberechtig-
ten oder Vormund oder gesetzlichem
Betreuer, oder nach dem Tod des
Probanden mit dessen Angehdrigen
zwecks Erlangung einer Zustimmung
nach Aufkléarung.

4.3 Mit Zustimmung der Projektauf-
sicht (z. B. zustéandige Ethikkommis-
sion) kann von einem Rekontakt mit
dem Probanden abgesehen werden,
wenn der Rekontakt mit unzumutba-
ren Schwierigkeiten verbunden ist
und wenn keine oder nur minimale Ri-
siken fir den Probanden erkennbar
sind.



5. Inhalt und Form der Aufklarung
uiber das Forschungsprojekt
allgemein

5.1 Inhalte der Aufkldrung

5.1.1 Zwecke und Ziele des For-
schungsprojekts

5.1.2 Art der durch das Forschungs-
projekt erzeugten Befunde und Infor-
mationen sowie ihre mdgliche Bedeu-
tung fur den Probanden

5.1.3 Allgemeine Folgerungen, die
sich aus dem Forschungsprojekt er-
geben kénnen

5.1.4 Erkenntnisgrenzen des For-
schungsprojekts

5.1.5 Méglichkeiten und Grenzen von
Aussagen des Forschungsprojekts
Uber den Probanden als Person®.

5.2 Form der Aufklérung

5.2.1 Die Aufklarung muss miindlich
sowie zusatzlich in schriftlicher Form
erteilt werden. Dem Probanden soll
dartber hinaus die Mdglichkeit gege-
ben werden, sich bei der Entschei-
dungsfindung auch von dritter (vom
Projekt unabhangiger) Seite beraten
zu lassen. Die Zustimmung nach Auf-
klarung muss in schriftlicher Form er-
folgen, sofern nicht wegen besonde-
rer Umstdnde eine andere Form an-
gemessen ist. Wird die Zustimmung
zusammen mit anderen Erklarungen
erteilt, ist sie besonders hervorzuhe-
ben.

5.2.2 Durch die Aufklarung und die In-
formationen in schriftlichem Aufkla-
rungsmaterial darf kein direkter oder
indirekter Zwang zur Teilnahme an
dem Forschungsprojekt ausgelbt
werden. Insbesondere dirfen die Auf-
kldrung bzw. das Aufklarungsmateri-
al keine Versprechungen hinsichtlich
einer Verbesserung in der Diagnose
und Behandlung von Krankheiten
beinhalten.

5.2.3 Der Proband muss daruber in-
formiert werden, dass er zu jedem
Zeitpunkt der Untersuchung seine Zu-
stimmung zurtickziehen und die Ver-
nichtung bzw. Herausgabe der Probe
verlangen kann, falls keine Anonymi-
sierung erfolgt ist.

5.2.4 Sofern eine Weitergabe indivi-
dueller Ergebnisse beziiglich konsti-
tutioneller genetischer Eigenschaften
an den Probanden vorgesehen ist
(siehe 6.1), muss hierflir eine geneti-
sche Beratung angeboten werden.

6. Inhalte der Aufklarung
betreffend den Umgang mit
Proben und Untersuchungs-
ergebnissen

6.1 Dem Probanden muss Gelegen-
heit gegeben werden, den Umfang
der Untersuchungen an seinem Pro-
benmaterial zu begrenzen (z. B. auf
die Erforschung einer bestimmten Er-
krankung). Eine Einschrankung der
Verwendung der Probe auf bestimm-
te Forschungszwecke ist aber nicht in
jedem Fall erforderlich.

6.2 Es kann die Mdglichkeit vorgese-
hen werden, dass der Proband Ein-
sicht in seine persdénlichen Untersu-
chungsergebnisse erhalt. Der Pro-
band muss fur diesen Fall festlegen
koénnen, in welcher Weise der Rekont-
akt erfolgen soll, insbesondere ob
dies nach der Untersuchung in jedem
Fall oder nur Uber fur ihn individuell
bedeutsame Befunde erfolgen soll.
Dem Probanden muss die Mdglichkeit
gegeben werden, zur Wahrung seines
Rechts auf Nichtwissen einen Re-
kontakt zu untersagen.

6.3 Es muss gegebenenfalls dartber
aufgeklart werden, dass aussagekréf-
tige Ergebnisse u. U. erst nach Ab-
schluss des Projekts oder auch gar
nicht erzielt werden.

6.4 Die unterschiedliche Aussagekraft
von Befunden, die im Rahmen von
Forschungsprojekten erhoben wer-
den, und solchen, die im Rahmen von
Routineuntersuchungen erhoben wer-
den, muss erlautert werden.

6.5 Art und Dauer der Aufbewahrung
von Untersuchungsmaterial und Te-
stergebnissen mussen vor Beginn des
Forschungsprojekts festgelegt und
dem Probanden mitgeteilt werden.

6.6 Es muss darlber aufgeklart wer-
den, dass Fehler bei der Probenauf-
bewahrung auftreten kénnen.

6.7 Dem Probanden muss Gelegen-
heit gegeben werden, eine Verfliigung
Uber die Aufbewahrung von Proben
und Uber den Umgang mit seinen
Untersuchungsergebnissen nach sei-
nem Tode zu treffen. Dies kann in

Form eines Uberlassungsvertrages
erfolgen.

6.8 Wenn Probenmaterial an andere
Forscher weitergegeben werden soll,
bedarf dies der Vereinbarung mit dem
Probanden.

Anmerkungen

1 Solche Probleme beinhalten u. a. die Még-
lichkeit der Unerwiinschtheit einer erneuten
Kontaktaufnahme wegen der damit verbun-
denen Beunruhigung. Weiterhin kann bei
Rickmeldung nur eines Teils der Probanden
(wenn z. B. Probanden verstorben sind) eine
systematische Verfélschung der Untersu-
chungsergebnisse durch einen Erfassungsbi-
as erzeugt werden. SchlieBlich kénnen
grundsatzliche Zweifel Uber die Pflichten der
Mitteilung von Befunden bestehen.

2 Hierzu kénnen auch unerwartete, aber mogli-
che Befunde wie Erkenntnisse Giber medizini-
sche Risiken, Uber die Anlagetragerschaft fir
genetische Stdérungen, Gber genetische Risi-
ken fir Nachkommen und andere Verwandte
sowie gegebenenfalls die Mdglichkeit der
Aufdeckung einer nicht zutreffenden biologi-
schen Elternschaft zahlen. Weiterhin muss in
Abhéngigkeit vom Forschungskontext tber
die Mdglichkeit psychosozialer Folgen aufge-
klart werden.
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