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Stellungnahme
zur Genetischen Diagnostik bei Kindern und Jugendlichen

Der Respekt vor der Entscheidungsautonomie von Kindern und Jugendlichen er-
fordert hinsichtlich der genetischen Diagnostik umfassende Uberlegungen, die

Gegenstand dieser Stellungnahme? sind.

1. Eine genetische Untersuchung bei Kindern und Jugendlichen ist dann angezeigt,
wenn sie zur Feststellung einer Erkrankungsursache bzw. Klarung der Differential-

diagnose einer bestehenden Symptomatik erforderlich ist.

2. Eine pradiktive genetische Diagnostik vor Erreichen der Einwilligungsfahigkeit?
ist dann sinnvoll, wenn mit dem Auftreten einer Erkrankung im Kindes- bzw. Ju-
gendalter zu rechnen ist und wenn wirksame medizinische Maflinahmen zur Pra-
vention der Erkrankung selbst bzw. zur Pravention von Komplikationen oder zur
Therapie ergriffen werden kénnen. Vor und nach einer pradiktiven genetischen
Diagnostik ist nach § 10 Abs. 2 des Gendiagnostik-Gesetzes (GenDG) eine geneti-
sche Beratung durch einen fiir die genetische Beratung qualifizierten Arzt® erfor-
derlich.

3. Bei Erkrankungen, die im Kindes- bzw. Jugendalter manifest werden und fiir die
zum Zeitpunkt der angestrebten genetischen Diagnostik keine therapeutischen
oder vorbeugenden MaRRnahmen zur Verfiigung stehen, miissen Nutzen und Risi-
ken der pradiktiven Diagnostik im Rahmen einer genetischen Beratung sorgfaltig
abgewogen werden. Die Griinde fur die Durchflihrung einer Untersuchung missen
um so dringender sein, je schwerwiegender die in Frage stehende Diagnose bzw.
Erkrankung ist. Eine Untersuchung kann dann in Erwégung gezogen werden, wenn
dies zur Abwendung von psychologischen oder sozialen Beeintrachtigungen des

Kindes als sinnvoll erachtet wird.

4. Fur eine erst im Erwachsenenalter auftretende Erkrankung darf dagegen bei
gesunden Kindern und Jugendlichen in der Regel keine pradiktive Diagnostik

durchgefiihrt werden.

Eine Ausnahme von dieser Regel ist dann gegeben, wenn flir den Fall eines positi-

ven Untersuchungsergebnisses schon im Kindes- bzw. Jugendalter therapeutische
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oder vorbeugende MaRRnahmen angeboten werden kénnen. Anderenfalls hat
grundsatzlich der Respekt vor der individuellen Entscheidungsautonomie des Kin-
des hinsichtlich der Inanspruchnahme von genetischen Untersuchungen Vorrang
vor den eventuellen Wiinschen Dritter. Eine pradiktive Diagnostik muss solange
zurtickgestellt werden, bis das Kind nicht nur den genetischen Sachverhalt, son-
dern auch die emotionalen und sozialen Konsequenzen der verschiedenen maogli-
chen Untersuchungsergebnisse verstehen kann. Dieses Verstandnis setzt zumin-
dest Einwilligungsfahigkeit und damit im Allgemeinen Volljahrigkeit voraus. Bei
Personen unter 18 Jahren entscheidet nach der Richtlinie der Gendiagnostik-
Kommission (GEKO) zu genetischen Untersuchungen bei nicht-einwilligungs-
fahigen Personen der beratende Arzt, ob die zu untersuchende Person einwilli-
gungsfahig ist. Unabhangig von der Zurtckstellung einer pradiktiven genetischen
Diagnostik sollte mit Kindern und Jugendlichen auf eine dem jeweiligen Alter an-
gemessene Weise Uber die in Frage stehende Erkrankung, deren Erblichkeit und

die Mdglichkeiten der Diagnostik gesprochen werden.

5. Falls Eltern die pradiktive genetische Untersuchung ihres Kindes im Hinblick auf
eine sich erst im Erwachsenenalter manifestierende Erkrankung aus personlichen
Grinden dringend wiinschen, sollte die Familie umfassend tber alle denkbaren
Aspekte dieses Untersuchungswunsches beraten werden. Gegebenenfalls ist eine
psychologische Begleitung hilfreich, um die persénlichen Motive der Eltern genauer
zu hinterfragen. Wenn die Untersuchung aus medizinischer Sicht nicht sinnvoll ist
und keine sonstigen dringenden Grinde fir die Durchfiihrung der Untersuchung
sprechen, muss diese nach Einschatzung der Deutschen Gesellschaft fir Human-
genetik (GfH) und nach GenDG mit Rucksicht auf die Entscheidungsautonomie

des Kindes verweigert werden.

6. Eine gezielte Untersuchung auf eine Anlagetragerschaft ohne klinische Symp-
tomatik fiir eine X-chromosomale oder autosomal rezessiv erbliche Erkrankung
oder eine balancierte, familiar aufgetretene strukturelle Chromosomenstérung darf
nicht durchgefiihrt werden, wenn das Ergebnis ausschlief3lich fur spatere reproduk-
tive Entscheidungen des Kindes von Bedeutung ist. Die Untersuchung ist zuriick-
zustellen, bis das Kind alle mit dem Ergebnis zusammenhangenden Sachverhalte
und psychosozialen Implikationen versteht bzw. fiir den Minderjahrigen* selbst
reproduktive Entscheidungen anstehen. Fir die Feststellung der Einwilligungsfa-
higkeit durch den verantwortlichen Arzt ist es dann auch nicht erforderlich, dass die

Eltern der Untersuchung zustimmen mussen.

7. Es gibt Situationen, in denen die genetische Untersuchung eines gesunden Min-
derjahrigen zur genetischen Beratung anderer Familienmitglieder angestrebt wird,
ohne dass mit der Untersuchung ein diagnostischer Zweck fur den Minderjahrigen

selbst verbunden ist. Ein Grund kann darin gesehen werden, wenn das Ergebnis
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erforderlich ist, um eine von anderen Angehdrigen gewiinschte, genauere Aussage
Uber deren genetisches Risiko zu machen. Genetische Untersuchungen an Min-
derjahrigen sind nach GenDG zulassig, wenn sich bei einer genetisch verwandten
Person im Hinblick auf eine geplante Schwangerschaft nach dem allgemein aner-
kannten Stand der Wissenschaft und Technik auf andere Weise nicht klaren lasst,
ob eine bestimmte genetisch bedingte Erkrankung oder gesundheitliche Stérung
bei einem kinftigen Abkémmling der genetisch verwandten Person auftreten kann.
Sie sind zulassig, wenn die Person voraussichtlich allenfalls geringfiigig und nicht
Uber die mit der Gewinnung der dafiir erforderlichen genetischen Probe in der Re-
gel verbundenen Risiken hinaus gesundheitlich beeintrachtigt wird und die Person
durch das Untersuchungsergebnis voraussichtlich weder physisch noch psychisch

belastet wird.

Auch aul3erhalb einer geplanten Schwangerschaft von Angehérigen kénnen gene-
tische Analysen bei gesunden Minderjahrigen im Einzelfall sinnvoll sein, wenn dies
zur Klarung einer Krankheit bei einem nahen Angehdérigen (z.B. Geschwister) not-
wendig ist (z.B. bei Kopplungsanalysen in einer Familie). Jeder Einzelfall muss
daher im Hinblick auf die Notwendigkeit der Untersuchung und die Aussagekraft
mdglicher Ergebnisse bewertet werden. Im Rahmen der Beratung sollte den Eltern
ausfuhrlich die jeweilige Bedeutung des Untersuchungsbefundes der Untersu-
chung erklart werden, so dass sie ihre Verantwortung hinsichtlich einer spateren
Information des Minderjéhrigen zum Zeitpunkt der Einwilligungsféhigkeit wahrneh-

men konnen.

8. Bei einer genetischen Diagnostik kdnnen je nach eingesetzter Methode unver-
meidbar Zusatzbefunde anfallen. Sofern diese Zusatzbefunde fir Angehdrige pra-
diktive Aussagen oder Aussagen zu einem Anlagetragerstatus beinhalten, kann die
Wahrung des informationellen Selbstbestimmungsrechts des Kindes mit dem In-
formationsbedirfnis der Eltern in Konflikt geraten. Da dieser Konflikt nicht grund-
satzlich mit einer fur alle Fallkonstellationen verbindlichen Regelung lésbar ist,
muss der verantwortliche Arzt in einem familienzentrierten Ansatz in jedem Einzel-
fall und unter Wahrung der oben genannten Punkte mit den Eltern eine gemeinsa-
me Entscheidung treffen. Es gilt die Stellungnahme der Deutschen Gesellschaft fir

Humangenetik zu genetischen Zusatzbefunden in Diagnostik und Forschung °.

9. Im Zusammenhang mit einer Adoption oder Pflegschaft kann das Ergebnis einer
genetischen Untersuchung eines Kindes oder Jugendlichen Einfluss auf Entschei-
dungen haben, die fir den Minderjahrigen getroffen werden. Die unter 1. bis 8.
gemachten Empfehlungen behalten auch in dieser Situation ihre Gliltigkeit. Jeder
Einzelfall sollte unter Hinzuziehung einer geman den Leitlinien zur genetischen
Beratung hierfur beféahigten Arzt und unter Bertcksichtigung aller Gbrigen ent-

scheidungsrelevanten Faktoren diskutiert und entschieden werden.
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Anmerkungen

! Die GfH hatte bereits 1995, als es noch keine gesetzlichen Bestimmungen zum Umgang mit geneti-
schen Untersuchungen bei Kindern und Jugendlichen gab, eine entsprechende Stellungnahme verof-
fentlicht®. Diese wurde 2000 aktualisiert und 2007 als Leitlinie der GfH und des Berufsverbandes deut-
scher Humangenetiker (BVDH) in iberarbeiteter Fassung veroffentlicht®. 2009 gab auch die Européi-
sche Gesellschaft fur Humangenetik (ESHG) erstmalig Empfehlungen zu genetischen Untersuchungen
bei Minderjahrigen heraus®. Mit dem Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes schuf 2010 der Gesetz-
geber auch fir Deutschland entsprechende Rahmenbedingungen, die u.a. regeln, welche genetischen

Untersuchungen bei nicht-einwilligungsfahigen Personen zuléassig sind und welche nicht (siehe hierzu

GenDG 20109 und GEKO-Richtlinie 2011°).

a) Kommission fiir Offentlichkeitsarbeit und ethische Fragen der Gesellschaft fiir Humangenetik: Stel-
lungnahme zur genetischen Diagnostik bei Kindern und Jugendlichen, medgen 7 (1995) 358-359;
aktualisiert in: medgen 12 (2000) 376-377.

b) Deutsche Gesellschaft fur Humangenetik (GfH) und Berufsverband Deutscher Humangenetiker
(BVDH): Genetische Diagnostik bei Kindern und Jugendlichen, medgen 19 (2007) 454-455.

c) Genetic testing in asymptomatic minors: recommendations of the European Society of Human
Genetics. Eur J Hum Genet 17 (2009) 720-721; sowie Hintergrundinformationen auf den Seiten
711-719.

d) Gendiagnostikgesetz vom 31.7.2009, in Kraft getreten am 1.2.2010.

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

2 Unter Einwilligungsfahigkeit im medizinrechtlichen Sinne versteht man die Fahigkeit einer Person, ihre
Einwilligung in eine &rztliche Untersuchung oder Behandlung erteilen zu kénnen. Bei geistig gesunden
Personen tber 18 Jahren ist dies regelmaRig der Fall. Sie ist bei Minderjahrigen (Personen vor dem
vollendeten 18. Lebensjahr) dann gegeben, wenn sie nach ihrer geistigen und sittlichen Reife die Be-
deutung und Tragweite der Untersuchung oder Behandlung zu ermessen vermégen. Der Beginn der
Einwilligungsfahigkeit ist an kein Mindestalter gebunden, lediglich als Orientierung kann man sagen,
dass Kinder unter 14 Jahren in der Regel nicht einwilligungsféhig sind, wahrend Jugendliche Uber 16
Jahren zumeist die nétige Einsichtsfahigkeit besitzen. Die Entscheidung, ob eine Person einwilligungs-
fahig ist, trifft bei genetischen Untersuchungen der verantwortliche Arzt.

8 Zur Vereinfachung der Lesbarkeit wird nur die méannliche Form gewahlt und die Arztin hiermit
eingeschlossen.

4Zur Vereinfachung der Lesbarkeit wird in der Einzahl von dem Minderjahrigen gesprochen und die
Minderjéahrige hiermit eingeschlossen.

5 Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik (GfH): Stellungnahme der Deutschen Gesellschaft fur Hu-
mangenetik zu genetischen Zusatzbefunden in Diagnostik und Forschung. medgen 2013,25:284-286.

Uberarbeitet durch die Kommission fiir Grundpositionen und ethische Fragen

Fir die Kommission
Prof. Dr. med. Sabine Rudnik-Schéneborn, Aachen (Sprecherin)

Verabschiedet durch den Vorstand der GfH

Fur den Vorstand
Prof. Dr. med. Klaus Zerres (Vorsitzender)

Seite 4 von 4



