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ZUSAMMENFASSUNG

1. Ubergreifende Trends

1.1 Wissenschaftlich-technische Entwicklung

Die gegenwartig bemerkenswerte Dynamik auf dem Gebiet der genetischen Diagnos-
tik war bereits 1993 absehbar. (s. Hennen et al. 1996). Die damals gemachten Voraus-
sagen haben sich grundsétzlich bestétigt. Auch fur zukunftige Entwicklungen gilt:

(@ eswerden immer mehr Merkmale routinemaldig testbar,
(b) die Durchfihrung genetischer Tests wird immer einfacher und
(c) dieeinzelnen Tests werden zunehmend billiger (was jedoch mdglicherweise durch

ein hoheres Testaufkommen kompensiert werden wird).

Zu den wichtigsten neuen technischen Verfahren gehdren: massenspektrometrische
Verfahren, neuartige Sequenzierautomaten sowie verschiedene DNA-Chip-
Technologien; insbesondere den Gen-Chips wird von vielen Experten fur die Zukunft
eine herausragende Bedeutung fur viele Anwendungen inner- und auf3erhalb der Hu-
manmedizin zugesprochen. Gleichwohl ist die Situation derzeit immer noch durch eine
gewisse Unubersichtlichkeit gekennzeichnet. Auch eine neuere Stellungnahme der
DFG gelt fest: ,Es gibt eine Vielzahl von genetischen Testverfahren. Sie unter-
scheiden sich beziglich ihrer Ziele, Genauigkeit, Aussagekraft, Anwendungsmaogli-
ckeiten, Zuverlassigkeit und Aufwand. Es gibt derzeit noch kein allgemein umfassen-
des Testverfahren.” (Deutsche Forschungsgemeinschaft 1999: 16)

Gleichzeitig ist auch die wissenschaftliche Aufkldrung der molekularen Grundlagen

zahlreicher Krankheiten vorangeschritten. Von erheblicher Bedeutung ist in diesem
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Zusammenhang natlrlich das Human-Genom-Projekt (HGP). Bis 2003 soll das ge-
samte menschliche Genom sequenziert sein. Dann wird verstarkt die funktionelle Auf-
kldrung der Gene im Vordergrund des Forschungsinteresses stehen. Es wird erwartet,
dal3 dies der Entwicklung von Gentests weiteren Auftrieb geben wird, insofern dann
die molekulargenetischen Grundlagen sowohl zahlreicher (monogener) Erbkrankhei-
ten als auch der individuellen Unterschiede in der Empfindlichkeit fur bestimmte Ex-
positionen oder Medikamente besser verstehbar sein werden. Hier sind bereits heute

einige wichtige Fortschritte zu verzeichnen (etwain der Pharmakogenomik).

Es kann nicht Uberraschen, dal3 sich auf dieser Grundlage eine deutliche quantitative
Ausweitung der Anwendung von Gentests in der Medizin ergeben hat. Allerdings gilt
dies nicht fur ale Anwendungsbereiche: Fur die Arbeitsmedizin ist ebenso wie fur das
Versicherungswesen keine Anderung gegeniiber dem Stand von 1993 zu verzeichnen.
Dal’ in diesen Feldern Gentests nach wie vor nicht angewandt werden, kann als ein
Indiz dafir angesehen werden, dal3 neben der wissenschaftlich-technischen Entwick-
lung auch soziale, politische und rechtliche Rahmenbedingungen einen erheblichen -
sel es hemmenden, sai es fordernden - Einflul? auf den Fortschritt und die praktische

Implementierung dieser Technologie haben.

1.2 Auf dem Weg zu einer molekularen Medizin

Uber die quantitative Ausweitung der genetischen Testpraxis hinaus sind fiir die heu-
tige Situation auch qualitative Anderungen zu verzeichnen. Diese héngen zunéchst
damit zusammen, dal3 Gentests nicht mehr nur zur Diagnose der , klassischen* mono-
genen Erkrankungen der Humangenetik angewandt werden, sondern in immer gréf3e-
rem Umfang auch zur Diagnose von weit verbreiteten ,,Volkskrankheiten®, darunter
vor allem von Tumor-, Herz-Kreidauf, Infektions- und Autoimmunerkrankungen.
Obwohl auch diese Entwicklung bereits 1993 absehbar war, zeichnet sich heute deut-
licher as damals die Tatsache ab, dal3 im Zuge dieser Entwicklung ein rascher Prozef3
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der , Diffuson“ von Gentests tiber die Humangenetik hinaus in nahezu ale Bereiche
der Medizin stattfindet.

Diese Diffusion mul3 als Teil eines tiefgreifenden Wandels der Medizin tGberhaupt beg-
riffen werden. Die Medizin befindet sich offenbar inmitten eines Paradigmawechsels,
in dem das bisher dominierende biochemischen von einem molekularen Paradigma
abgel6st wird (Hentze et. a 1999). Die kinftige ,,molekulare Medizin® wird gekenn-

zeichnet sain;

@ durch ein wesentlich stérker von den genetischen und molekularen
»Mechanismen” der Entstehung und des Verlaufs gepragtes theoretisches Ver-
standnis von Krankheit;
(b) durch eine nahezu universelle Anwendung genetischer Verfahren der Di-
agnose von Krankheiten und Krankheitsdispositionen,;
(© durch deutlich erweiterte Interventionsmoglichkeiten auf der molekularen E-

bene sowie durch ein stérkeres Gewicht der Pravention.

1.3 Die Rollevon Gentestsin der molekularen Medizin

Im Rahmen einer solchen molekularen Medizin gewinnen Gentests vor allem aus zwel
Griinden an Attraktivitat:

() Gentests haben gegenliber anderen diagnostischen Verfahren ein deutlich gréfie-
res pradiktives Potential. Dies gilt insbesondere fir die Diagnose von hereditéren
Erkrankungen. Durch einen Gentest kann hier das Risiko einer Erkrankung lange
vor ihrem mdglichen tatsichlichen Ausbruch festgestellt werden. Gentests sind
aber auch bei anderen genetischen Merkmalen einsetzbar. Dies gilt nicht zuletzt
fur die Bestimmung individueller Suszeptibilitéten: etwa fir bestimmte Umwelt-

noxen im Bereich der Arbeits und Umweltmedizin oder hinsichtlich der Vertrég-
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lichkeit bzw. Verstoffwechsung von bestimmten Arzneimitteln (Pharmakogeno-
mik).

(b) Damit ist bereits die zweite Eigenschaft angesprochen, die Gentests besonders
attraktiv machen: sie fungieren in mindestens zweifachem Sinne als Vehikel der
Individualisierung der Medizin: zum einen erméglichen se in viden Fdlen die
Feststellung eines individuellen Erkrankungsrisikos oder einer genetisch beding-
ten Empfindlichkeit gegentiber Stoffen; zum zweiten erméglichen sie auch Aus-
sagen Uber den individuellen Verlauf und die Schwere der jeweiligen Erkrankung,
da dieser Verlauf von der jeweils vorliegenden Mutation abhangig ist. Gentests
werden damit tendentiell zur Grundlage fur die Auswahl oder Optimierung von
Therapien sowie fur die ,,Mal3schneiderung® oder Adaptierung von Medikamen-

ten.

Es liegt auf der Hand, dal3 solche individuellen Risikovorhersagen in vidlen Félen die
Grundlage fir bisher in dieser Prézision nicht gegebene praventive Handlungsoptio-
nen legen. Dies sind zum einen medizinische Praventionsmdglichkeiten wie die vor-
sorgliche Verabreichung von Medikamenten oder die Durchfihrung chirurgischer
Eingriffe; zum anderen Lebensstilanderungen auf Seiten der betroffenen Personen.
Diesen zweifellos begrifRenswerten medizinischen Méglichkeiten stehen alerdings
auch soziae Risiken gegenuiber: die Individuaiserung kann durchaus mit Tendenzen
der Entsolidariserung und/oder Diskriminierung verbunden sein (vgl. Bayertz,
Schmidtke 1994).

1.4 Das Verhdltnis von Diagnose und Therapie

Als ein wichtiges Problem der Gendiagnostik war 1993 das immer weitere Auseinan-
derklaffen von (genetischer) Diagnose und Therapie identifiziert worden (Hennen et
al. 1996: 72 ff.). Dies gilt insbesondere unter der nach wie vor bestehenden Prémisse,

dald durchgreifende klinische Erfolge der Gentherapie bisher noch auf sich warten
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lassen. Es mul3 damit gerechnet werden, dal3 sich die Schere zwischen genetischer
Diagnostik und Therapie weiter 6ffnen wird, dal? also die Zahl der testbaren Krankhel-
ten schneller wachst as die zur Verfigung stehenden therapeutischen Mdglichkeiten.
- Bel dieser Feststellung kann man es heute allerdings nicht mehr belassen: es zeichnet
sich ein differenzierteres Bild des Verhaltnisses von genetischer Diagnose und Thera-
pie ab, als dies noch vor einigen Jahren der Fall war. Zumindest in einigen Bereichen
werden sich bereits fur die ndhere Zukunft auch Mdoglichkeiten zu einer engeren
Kombination von genetischer Diagnose und Therapie ergeben (etwa bel der Thera
piewahl und Arzneimitteldosierung). Dies gilt gllicklicherweise vor alem fir verschie-
dene zahlenmé&ldig weit verbreitete Erkrankungen wie hereditére Tumoren, bestimmte
Autoimmunkrankheiten, Endokrinopathien und rheumatoide Erkrankungen; schlief3-
lich auch fir Infektionskrankheiten, insofern etwa die exakte Bestimmung von Erre-
gerstammen (insbesondere bel Resistenzen) eine individuell abgestimmtere Therapie
gestattet. Insgesamt erlauben die wachsenden Mdglichkeiten der Gendiagnostik eine
immer bessere Reduktion von Behandlungsrisiken und - damit einhergehend - eine

Effizienzsteigerung von Therapien.

2. Gentests in der Humangenetik

2.1 Quantitative Ausweitung

In den 90er Jahren ist es in Deutschland zu einer bemerkenswerten Ausweitung hu-
mangenetischer Serviceleistungen insgesamt gekommen: Bei der DNA-Anayse hat
sich zwischen 1991 bis 1994 die Zahl der getesteten Personen mehr als verdoppelt;
dies bedeutet einen jahrlichen Zuwachs von mehr als 25%. Zu den Ursachen dieser
Ausweitung gehdrt sicherlich die gestiegene Nachfrage aufgrund einer gréf3eren Be-
kanntheit dieser Technologie sowie die Erweiterung der technischen Moglichkeiten
selbst.
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Die laufende wissenschaftlich-technische Innovation im Bereich der Humangenetik
|&¥% eine weitere Vervidfdtigung, leichtere Handhabbarkeit und Verbilligung geneti-
scher Testmoglichkeiten auch fur die ndhere Zukunft erwarten. Der bereits in den zu-
ruckliegenden Jahren beobachtbare Trend einer rapiden Zunahme der Anzahl von mit
genanalytischen Verfahren untersuchten Personen wird sich im Zuge dieser Entwick-
lung fortsetzen: es werden immer mehr Personen auf eine wachsende Zahl von Merk-

malen getestet werden.

2.2 Qualitative Veranderungen

Im Zuge dieser quantitativen Ausweitung zeichnen sich auch qualitative Anderungen
ab, die insbesondere die Struktur der Anbieterseite betreffen. Die, Vielfalt der Anbie-
ter und das breite Spektrum genetischer Testverfahren machen die Situation gegen-
waértig untibersichtlich. (Deutsche Forschungsgemeinschaft 1999: 18). Dennoch las-
sen sich als eine Folge dieses Prozesses Tendenzen zu einer Strukturveranderung und
zu Verschiebungen im Hinblick sowohl auf die Seite der Anbieter genetischer Testan-
gebote, als auch im Hinblick auf die Nachfrage nach solchen Angeboten und deren
Inhalten erkennen. Deutlicher als im Bericht von 1993 beschrieben, ist gegenwaértig
eine Tendenz zu einer starkeren Differenzierung und Diversifizierung der genetische
Untersuchungsmethoden anbietenden Institutionen erkennbar. Wir haben heute eine

Situation, in der drei Hauptanbieter erkennbar sind:

(8 Humangenetische Institute und niedergel assene Fachérzte

(b) Grofdabors mit einer Tendenz zur Industrialisierung der Labormedizin (bel grof3en
Probendurchsatzzahlen)

(c) kleinere Firmen, die durch ihre Ndhe zur akademischen Wissenschaft einerseits
und zur Wirtschaft andererseits gekennzeichnet sind. Gegenwartig ist das Haupt-
arbeitsgebiet dieser Firmen die Entwicklung und Herstellung von Tests in Koope-

ration mit Arzten und Kliniken. Bereits heute deutet sich ein Trend an, daR? diese
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Unternehmen sich auch direkt an ,,Endverbraucher” von Tests wenden werden,
um ihre Dienste anzubieten, ohne dal? diese dabe Uber die Kassen abrechenbar zu
sein brauchen. Bidlang geschieht dies aber - zumindest in Deutschland - nicht in

einem nennenswertem Umfang.

Die im Bericht von 1993 beschriebene Gefahr einer durch die zunehmende Leistungs-
fahigkeit der DNA-Diagnostik und der Standardisierung und Vereinfachung von Gen-
Tests induzierten ,, Kommerzialisierung” und ,, breiten unqualifizierten Nutzung geneti-
scher Diagnostik® (Hennen et a. 1996: 42) ist bislang nicht eingetroffen. Auch in den
USA ist eine unkontrollierte ,, Wucherung® des Testmarktes gegenwartig nicht zu be-
obachten. Die Anbieter dort legen im Gegentell in der Regel Wert auf eine Anbindung
an das etablierte medizinische System. Gleichwohl bleibt zu bedenken, dal3 der tech-
nisch-6konomische Innovationsschub der letzten Jahre noch nicht bis zur Anwendung
auf breiterer Ebene vorgedrungen ist. Die Entwicklung steht daher noch immer am
Anfang. Im Hinblick auf die Moéglichkeit einer massiven Ausweitung der Anwendung
genetischer Diagnostik wird vor alem entscheidend sein,
ob es der Diagnostik- und Pharmaindustrie gelingen wird, niedergelassene Allge-
meindrzte und nicht-humangenetische Fachérzte als Nutzer fir ihre Testangebote
zu gewinnen, da diese - zumindest fur die néhere Zukunft - die entscheidenden ,,ga-
tekeeper® fur die Anwendung genetischer Diagnoseverfahren in grofRem Malstab
bleiben werden,
ob und in welchem Umfang es der Diagnostik- und Pharmaindustrie gelingen wird,
genetische Diagnosen mit (tatséchlichen oder auch nur vermeintlichen) Interventi-
onsangeboten zu koppeln, und
ob politische und gesundheitstkonomische Modelle, die mehr Eigenverantwortung
von Patientinnen und Patienten fordern, den Praventionsgedanken in den Vorder-
grund riicken und zunehmend den gesundheitlichen Status der gesamten Bevolke-
rung unter 6konomischen Gesichtspunkten in den Blick nehmen, sich gesallschaft-

lich durchsetzen werden.
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2.3 Testangebot

Die Struktur des Angebots an genetischen Tests ist natlrlich vom weiteren techni-
schen Fortschritt abhéngig: von der Zahl und Art der testbaren Merkmale. Im Hin-
blick auf den Inhalt des Testangebotes, d.h. auf die Art der zu testenden Merkmale, ist
schon heute absehbar, dal? Uber die bisher im Vordergrund stehenden , klassischen*
humangenetischen Erkrankungen hinaus in Zukunft auch multifaktorielle Erkrankun-
gen testbar werden. Dies hat schon heute zu einer Diffusion der genetischen Diagnos-
tik in zahlreiche Bereiche der Medizin — Uber die Humangenetik hinaus — gefuhrt (vgl.
den folgenden Abschnitt dieser Zusammenfassung). Zu diesen multifaktoriellen Er-
krankungen gehdren unter anderem einige der haufigsten sog. ,Zi-
vilisationskrankheiten® wie Erkrankungen des Kreislaufsystems, die Zuckerkrankheit
oder einige Krebserkrankungen, bei denen die Entwicklung von Testsystemen auf-

grund ihrer weiten Verbreitung 6konomisch besonders lukrativ wére.

Vieles spricht allerdings dafur, dal? die Humangenetik kinftig auch weiterhin sich in
erster Linie auf die klar umrissenen, seltenen Krankheiten konzentrieren wird. Das
schliefd eine partielle Ausweitung auf andere Bereiche natiirlich nicht aus (z.B. Brust-
krebs). In jedem Falle aber wird die Humangenetik auch in Zukunft kein Monopol auf
die Durchfihrung von Gentests haben.

Neben einer individuellen Diagnostik werden die neuen genanalytischen Untersu-
chungsmethoden in Zukunft - in stérkerem Mal%e, als dies im Bericht von 1993 noch
vermutet worden war - auch die Durchfiihrung von genetischen Screeninggprogram-
men ermoglichen. Diese werden zwar gegenwaértig (mit Ausnahme der pranatalen
Diagnostik) noch nicht genutzt; insbesondere vor dem Hintergrund der zunehmenden
Attraktivitat von Strategien der Kostenreduktion im Gesundheitswesen durch préven-
tive Mal3nahmen werden Screeningprogramme in Zukunft jedoch voraussichtlich eine

wachsende Bedeutung erlangen.

20



2.4 Regelungsfragen

Auf internationaler wie auch nationaler Ebene ist die Notwendigkeit einer Regulierung
dieses Bereiches inzwischen weitgehend erkannt worden. So fordert beispielsweise die
Senatskommission der Deutschen Forschungsgemeinschaft, dal3 es eine , freie, nur den
Gesetzen des Marktes unterliegende Anwendung diagnostischer genetischer Tests mit
den dann zu befirchtenden negativen Auswirkungen® nicht geben dirfe (Deutsche
Forschungsgemeinschaft 1999: 26). Handlungsbedarf wird dartiber hinaus vor alem
im Hinblick auf die zunehmende Diskrepanz zwischen der steigenden Anzahl geneti-
scher Diagnosen einerseits und dem Angebot einer qualifizierten Beratung anderer-
saits, im Hinblick auf die Sicherung der Qualitét bei der Durchfiihrung genetischer

Tests und auf die Erfordernisse des Datenschutzes gesehen.

In verschiedenen Staaten hat diese Diskussion zur - auch fur die Situation in Deutsch-
land bedenkenswerten - Einrichtung zentraler nationaler Kommissionen bzw. zur

Formulierung gesetzlicher Regelungen gefiihrt.

3. Gentests aulierhalb der Humangenetik

3.1 Potentiale und Per spektiven

Auch aulRerhalb der Humangenetik haben sich genetische Tests mittlerwelle fest in
vielen Bereichen der klinischen Medizin etabliert: sei es zur Abklarung bestehender
Verdachtsdiagnosen, sei es zur Pradiktion von Erkrankungsrisken oder sei es zur
Feststellung individueller Suszeptibilitdten. Diese Feststellung verweist auf einen neu-
en Trend, der in dem Bericht von 1993 in dieser Prégnanz noch nicht absehbar war.
Denn mittlerwelle gibt es zahlreiche molekulargenetische Diagnostika, die sich nicht

mehr auf relativ seltene Erbkrankheiten wie Chorea Huntington oder Mukoviszidose
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beziehen, sondern die genetische Disposition fur weitverbreitete ,, Volkskrankheiten*
(wie z.B. Herz-Kreidauf-Erkrankungen) oder fur individuell unterschiedliche Merk-
malsausprégungen, die unterschiedliche Empfindlichkeiten bedingen, ins Visier neh-

men.

Schon jetzt 18% sich eine Reihe von Krankheiten und Krankheitsgruppen auf3erhalb
der Humangenetik benennen, fir die verschiedene Testverfahren zur pradiktiven Fest-
stellung von Erkrankungsrisiken existieren. Dies gilt insbesondere fur folgende An-
wendungsfelder:

Stoffwechselkrankheiten und Endokrinopathien

Stoérungen der Blutgerinnung

Krebserkrankungen

Neuropsychiatrische Erkrankungen

Autoimmunkrankheiten

Infektionserkrankungen

Zu den strukturellen Folgen der Vervidfédtigung der testbaren Krankheiten bzw.
Merkmale gehdren Veranderungen im Anwender- und Anbieterspektrum. Neben die
humangenetischen Universitétsinstitute treten vermehrt neue Anwender bzw. Anbieter
dieser Technologie auf den Plan. Dabel eréffnen sich je nach Interessenlage und Kapa-
zitéten unterschiedliche Perspektiven fur grof3e und kleine Pharma bzw. Diagno-
stikaunternehmen als Hersteller von Gendiagostika bzw. patientenadaptierter Pharma-
ka sowie fur Kliniken, grof3e und kleine Diagnoselabors as Anwender. Mit der zu-
nehmenden Vereinfachung und Verbilligung der Verfahren kénnten auch niedergelas-
sene Arzte verschiedenster Fachrichtungen in die Lage versetzt werden, genetische
Tests anzubieten.

3.2 Technische Entwicklung
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Zweifellos wird die weitere Entwicklung der Nachweistechnologien in den kommen-
den Jahren dazu fihren, dal3 die Feststellung von Gendefekten (Mutationen) und Gen-
varianten (Polymorphismen) immer rascher, kostenginstiger und leichter zu bewerk-
stelligen sein wird. Die Testpraxis wird dadurch insgesamt eine starke Ausweitung
erfahren. Dabei ist die Konkurrenzsituation zwischen den verschiedenen Methoden im

ganzen noch recht untibersichtlich.

Fur die Zukunft des Methodenarsenals von besonderer Bedeutung konnte die Einfuh-
rung sogenannter DNA-Chip-Technologien werden, an deren Entwicklung weltweit in
verschiedenen Unternehmen und Forschungseinrichtungen gearbeitet wird. Solche
Gen-Chips sollen vor alem bei der Analyse von Hochdurchsatzproben zum Einsatz
kommen. Gegenwaértig befinden sich die verschiedenen Chip-Technologien noch in
einem relativ frihen Stadium ihrer Entwicklung und haben noch kaum in die Praxis
Eingang gefunden. Allerdings gibt es erste Anwendungen innerhalb der pharmazeuti-
schen Industrie, der Infektionsdiagnostik (HI-Virus) und vereinzelte klinische Erpro-
bungen (Brustkrebsgentest). Effektive und effiziente DNA-Chips kdnnten eines Tages
auch fur vide klinische Anwendungen nitzlich sein: beim Nachweis von mono-
gen/polygen bedingten Krankheiten nicht minder als fur die Bestimmung von Poly-
morphismen, Krebsmarkern und Krankheitskeimen, zur Analyse von Ex-

pressionsmustern, zur Kontrolle von Therapieverlaufen und Stoffwechsel reaktionen.

3.3 Diagnose und Therapie

Der oft beobachtete Trend zu einer VergrofRerung der ,, Schere” zwischen diagnosti-
schen und therapeutischen M6glichkeiten konnte sich mittel- bis langfristig durchaus
umkehren, wie einige der von uns befragten Experten meinen. Das wachsende Wissen
Uber die molekulargenetischen (Mit-) Ursachen vieler Erkrankungen und die Méglich-
keit ihrer individuellen Testung erlauben es in zunehmendem Mal3e, neuartige Thera-

piekonzepte und sogar individuelle Therapieanséize zu entwickeln. Damit zeichnet
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sch - zumindest in einigen Bereichen eine engere Verkoppelung von Diagnose und

Therapie ab.

Seitens der Pharmaindustrie werden beispielsweise grofl3e Erwartungen in die Phar-
makogenomik gesetzt, mit deren Hilfe die individuelle Wirkung und Vertréglichkeit
von Medikamenten voraussagbar werden soll, so dal? sowohl die Wahl als auch die

Dosierung von Arzneimitteln patientenadaptiert geschehen kann.

3.4 Probleme und Regelungsbedar f

Die Erhebung genetischer Merkmale ist allerdings nicht unproblematisch. Genetische
Daten sind eng mit dem Kern der Personlichkeit von Menschen verbunden und ihre
Auswertung kann gravierende Konseguenzen fiir das Leben der Betroffenen nachsich-
ziehen. Von herausragender Bedeutung ist daher die Sicherstellung einer qualifizierten
Beratung von Patienten bzw. Ratsuchenden. Dabei ist zu bedenken, dal? bisang nur
innerhalb der Humangenetik Beratungskonzepte fest etabliert sind und dal3 der nicht-
humangenetische Arzt sich in der Regel auf einzelne Patienten konzentriert und nicht
auch — wie in der Humangenetik Ublich — die Implikationen von Diagnosen fur die
Familienmitglieder mitberlicksichtigt. Hieraus ergibt sich eine Reihe von Regelungs-

fragen, die gegenwaértig stark diskutiert werden.

() Die Frage des Arztvorbehalts. Von vielen Seiten wird gefordert, dal3 jede Art von
genetischem Test verbindlich unter einen Arztvorbehalt gestellt werden sollte. Ein
genetischer Test mache ja nur dann Sinn, wenn nicht nur die von ihm produzier-
ten Daten angemessen interpretiert, sondern auch brauchbare Handlungsoptionen
(far die Pravention, die Therapie oder die Lebensfihrung des Getesteten) aus der
Deutung dieser Daten abgeleitet werden kénnen. Letzteres erfordert die Etablie-

rung geeigneter Beratungsstandards.
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(b)

(©)

(d)

Die Frage nach einer Kopplung von Diagnose und Beratung. Nach einhelliger
Auffassung der von uns befragten Experten ist eine solche Kopplung unverzicht-
bar. Sie konne aber nur dadurch sinnvoll gewahrleistet werden, dal3 in den Bera-
tungsprozefd die Kompetenz eines Humangenetikers obligatorisch einbezogen
werde.

Fragen der Qualitatssicherung. Viele der derzeit existierenden Testmoglichkeiten
sind noch mit erheblichen methodischen Unsicherheiten belastet; ihre Aussage-
kraft ist oft zweifelhaft. Daraus entspringen zahlreiche Aufgaben fur die Quali-
tétssicherung und Qualitétskontrolle: sowohl die technische Qualitét der Tests
(Vaiditét, Reproduzierbarkeit usw.) als auch die Beherrschung der Technik im
Laborkontext sowie die angemessene Interpretation der Testresultate im Rahmen
der genetischen Beratung missen durch geeignete Vorkehrungen sichergestellt
werden. Aber auch dann, wenn sie potentiell durchaus von klinischem Nutzen
sein konnen, kann ihr prédiktives Potential nur dann sinnvoll ausgeschopft wer-
den, wenn ein klares Préventionskonzept vorhanden ist oder definiert wird. Die-
sesfehlt in vielen Féllen (z.B. im Falle des hereditaren Brustkrebses).

Fragen des Datenschutzes. Schliefdich ergeben sich spezifische Regelungsprob-
leme hinsichtlich des Datenschutzes. neben Fragen nach der Zul&ssigkeit bzw.
den Voraussetzungen von Datenerhebungen betrifft dies vor allem die Regelung
des Zugriffs auf und die Verwendung von genetischen Daten, insbesondere um

Gefahren einer ,, genetischen Diskriminierung” vorzubeugen.

25



4. Gentests in der Arbeitsmedizin

4.1 Gegenwartige Situation und technische Entwicklungspotentiale

Hinsichtlich der derzeitigen tatsachlichen Anwendung genomanalytischer Verfahrenin
der Arbeitsmedizin haben sich gegentiber den Feststellungen in der TAB-Studie von
1993 (s. Hennen et a. 1996: 151 ff.) keine gravierenden Anderungen ergeben. Ge-
nomanalysen im engeren Snne — d. h. zum Zwecke der pradiktiven Feststellung indi-
vidudler Krankheitsrisiken und Suszeptibilitéten auf der DNA-Ebene — werden inner-
halb der Arbeitamedizin nach wie vor nicht durchgefihrt. Auch das jiingst erschienene
»Lexikon der Arbeitsmedizin® stellt zum Stichwort , Genomanalyse” lapidar fest: ,,In
der arbeitsmedizinischen Vorsorgediagnostik wird dieses Verfahren noch nicht ange-
wendet” (Becher 1999: 104). Die hierfir bereits 1993 genannten Grinde sind nach
wie vor ausschlaggebend:

Das politische Klima ist unguinstig fur die Anwendung genanalytischer Tests. Ar-

beitnehmer, Gewerkschaften und Betriebsréte stehen molekulargenetischen Test-

methoden weiterhin mi(3trauisch gegentiber.

Arbeitsmedizinisch relevant sind vor alem multifaktorielle Merkmale. Diese sind,

wenn Uberhaupt, nur in relativ aufwendigen Verfahren festsellbar, die sich fur die

routinemaliige Untersuchung grofRerer Kollektive nicht eignen.

Auch die arbeitsmedizinische Forschung hat in den letzten Jahren in Deutschland nur
relativ wenig zur Erweiterung des genomanalytischen Methodenarsenals beigetragen.
Zumindest eine gezielte Forschung findet kaum statt. Entsprechend unsicher sind die

fUr einen arbeitamedizinischen Einsatz diskutierten Methoden.
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4.2 Kunftige Entwicklung

Gleichwohl wird es in der Zukunft sicherlich Weiterentwicklungen geben. So werden
derzeit weltweit innerhalb der Toxikologie und der molekularen Epidemiologie neuar-
tige Verfahren und Erkenntnisse erarbeitet, die vielleicht schon bald auch der arbeits-
medizinischen Praxis neue Impulse geben konnten, zuma von einigen der von uns
befragten Experten ein gewisses Interesse an den préaventiven Méglichkeiten der Gen-
diagnostik (insofern dies zu keiner Selektion von Arbeitnehmern fihrt) sowie an ihrer
Nutzung zur Klarung von arbeitsbedingten Gesundheitsschadigungen zu verzeichnen
ist.

Gegenwaértig ist die Forschung insbesondere darum bemiht, die Moglichkeiten des
klassischen Biomonitoring durch die Erfassung einiger biologischer Wirkungen gento-
xischer bzw. krebserzeugender Arbeitsstoffe zu erweitern. Das Biomonitoring konnte
hierdurch eine neue Qualitét erhalten. Vor alem fir eine differenzierte und zielgerich-
tete Bekampfung beruflich bedingter Krebserkrankungen konnte dieser Ansatz von
erheblicher Relevanz werden. Mittlerweile ist eine Reihe von genetischen Markern
erkannt worden, die sich systematisch in zwei Gruppen einteillen lassen: (@)
Suszeptibilitdtsmarker, die Auskunft geben Uber individuelle genetische Dispositionen
und (b) Gentoxizitdtsmarker, die Auskunft geben Uber toxische Effekte auf das geneti-
sche Material von Keim- oder Korperzellen. Nur im ersteren Falle (a) kommt den
Markern eine préadiktive Bedeutung zu: es werden mit ihrer Hilfe individuele
Unterschiede in der Empfindlichkeit fir bestimmte Expositionen am Arbeitsplatz
ermittelt.

In absehbarer Zukunft konnten im Rahmen solcher , individualisierender” arbeitsme-
dizinischer Untersuchungen vidlleicht sogar komplexere Empfindlichkeiten als bisher
ins Blickfeld geraten: etwa Faktoren zur psychischen Belastbarkeit (Strefdtoleranz,

Vigilanz, Affektstorungen etc.). Noch weif3 man Uber die molekularen Grundlagen

27



dieser komplexen Krankheitshilder, die in der Regel polygen bedingt sind, allerdings

nur sehr wenig.

4.3 Problemfelder und Regelungsbedar f

Die Vorbehalte gegen den Einsatz genanalytische Methoden in der arbeitsmedizini-
schen Praxis betreffen vor allem

die Gefahr der Aushohlung des objektiven Arbeitsschutzes sowie

die Gefahren einer Arbeitnehmerselektion bzw. -diskriminierung.

Angesichts einiger negativer Erfahrungen aus anderen Landern (etwa USA) erscheint
die Beflrchtung, dald durch genetische Tests an Arbeitnehmern nicht die Arbeitsbe-
dingungen menschengerechter gestaltet, sondern die Menschen (ihre Auswahl) den
Arbeitsbedingungen angepal’ werden, nicht aus der Luft gegriffen. Fir Deutschland
besteht aus dieser Sicht nach wie vor ein erheblicher Regelungsbedarf. Wie solche
Regelungen aussehen konnten, dafiir gibt es im Ausland (USA, Kanada, Osterreich,
Schweiz) verschieden restriktive Vorbilder. Die zu regelnde Materie betrifft insbeson-
dere folgende Punkte:
Die freiwillige und informierte Zustimmung zu Tests: Ein zentrales Schutzziel
mufid hier das Recht auf informationelle Selbstbestimmung sein. Dies impliziert
zum einen die Verhinderung jeglichen Testzwangs und zum andern, dal3 nieman-
dem die Méglichkeit, sich testen zu lassen, verweigert werden darf, sofern er oder
se dies winscht.
Die Abkopplung der Testpraxis von der betriebsérztlichen Versorgung: Offen ist
bidang die Frage, ob bzw. inwieweit zum Zwecke der Verhinderung moglicher
»genetischer Ausforschung® der Arbeitnehmer sowie mifbrauchlicher Verwen-
dung der Testresultate die Durchfiihrung von Genanalysen von der betriebsarztli-
chen Versorgung abgekoppelt werden sollte. Die Meinungen der von uns befrag-

ten Experten gehen hier auseinander.
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Der Schutz genetischer Daten: Die Erlaubnis zur Erhebung genetischer Daten -
ungeachtet der dabel eingesetzten Methoden - sowie deren Zuganglichkeit und
Verwendung sollten, so die Meinung der meisten von uns befragten Experten,
nach rigiden Kriterien gehandhabt werden, um moglichen genetischen Diskriminie-
rungen vorzubeugen. Dies schliefd ein, dald der getesteten Person ein Recht zur

Uberpriifung der Richtigkeit der erhobenen Daten eingeraumt wird.

5. Gentests und Versicherungen

5.1 Gegenwartige Situation

Genetische Diagnoseverfahren kommen in der Versicherungsmedizin in Deutschland -
soweit bekannt - gegenwartig nicht zum Einsatz. Sie werden von den Versicherern bel
Versicherungsvertragsabschl issen offensichtlich weder gefordert noch genutzt. Neben
versicherungsmathematischen Grinden wird fur die gegenwartige Zurtickhaltung der
Versicherungswirtschaft vor allem die geringe Aussagekraft der derzeit verfligbaren
genetischen Diagnoseverfahren verantwortlich gemacht. Man wird neben den von den
Unternehmen selbst genannten Griinden noch das fir Gentests im Versicherungswe-
sen unginstige politische Klima hinzunehmen miissen. Insoweit hat sich gegeniber

dem Bericht von 1993 nichts gedndert.

Gleichwohl &3 sich - national wie international — ein gegentiber dem Bericht von
1993 verstérktes Interesse von Versicherern an genetischen Diagnosemdglichkeiten
erkennen. Die technischen Mdglichkeiten werden von der Versicherungswirtschaft
offensichtlich genau beobachtet; im politischen Bereich ist die Vers-
cherungswirtschaft vor allem darum bemuiht, sich die Option einer moglichen zukunf-
tigen Nutzung gendiagnostischer Verfahren offen zu halten. Besondere Bedeutung
wird dabei dem Festhalten an der vorvertraglichen Anzeigepflicht im Rahmen des

Versicherungsvertragsgesetzes beigemessen. Dartiber hinaus gibt es gegenwartig Be-
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mihungen der Versicherungswirtschaft um ein vereinheitlichtes, gemeinsames Vorge-

hen in diesem Bereich auf européischer Ebene.

5.2 Magliche kiinftige Entwicklungen

Im Zuge der Entwicklung einer Viefat von zunehmend einfacher handhabbaren und
zugleich billiger werdenden Testverfahren wird der Druck auf Versicherer, geneti-
sches Wissen in Anspruch zu nehmen, mittelfristig moglicherweise zunehmen. Hier
kommen insbesondere zwel Entwicklungsalternativen in Betracht: Einerseits konnte
der Umstand, dal3 potentielle Versicherungsnehmer durch Inanspruchnahme geneti-
scher Diagnoseverfahren sich gegentiber einem Versicherer einen ,, genetischen Infor-
mationsvorsprung® verschaffen konnten, die Versicherungswirtschaft dazu zwingen,
ihrerseits zur Vermeidung einer Antiselektion bei der Risikoprifung auf genetische
Diagnostik zuriickzugreifen. Andererseits konnten einzelne Versicherer versuchen,
durch die Inanspruchnahme von genetischen Diagnosen zu einer risikoadaquateren
Pramienkalkulation zu gelangen bzw. ihre Méglichkeiten der Risikoselektion zu op-
timieren, und sich auf diese Weise einen Marktvorteil zu sichern. Dies wirde andere
Versicherer aus Wettbewerbsgriinden dazu zwingen, diesem Beispiel zu folgen (asses-

sement spirale).

5.3 Internationale Regelungsdiskussion

Grundlegend neue soziale oder ethische Problemkonstellationen sind in diesem Be-
reich gegenwartig nicht erkennbar. Gegentiber dem Bericht von 1993 neu ist jedoch
die - vor adlem international gefiihrte - Diskussion Uber Regelungen der Anwendung
gendiagnostischer Verfahren im Versicherungswesen. Dies zeigt sich beispielsweise
an der entsprechenden Regelung im , Ubereinkommen (iber Menschenrechte und
Biomedizin“ des Europarates. Auf nationaler Ebene haben diese Diskussionen in den

zuriickliegenden Jahren in verschiedenen Staaten zu - auch fir die Diskussion in
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Deutschland beachtenswerten - Regelungen gefhrt, die von Moratorien der Vers-
cherungswirtschaft bis zur Formulierung und Verabschiedung gesetzlicher Regelung
reichen, die die Anwendung gendiagnostischer Verfahren in diesem Bereich regeln. In

anderen Staaten werden entsprechende Regelungen gegenwaértig vorbereitet.

Ahnlich wie auch im Bereich der Arbeitsmedizin ist die Bedeutung des Problems der
Anwendung von Gen-Tests in der Versicherung auf politischer Ebene zwischenzeit-
lich weitgehend erkannt worden. Im Hinblick auf eine nationale Regelung ist bei-
spielsweise festzustellen, dal3 die Verhinderung einer genetischen Diskriminierung
durch die Anwendung gendiagnostischer Verfahren in der Versicherung als Ziel auch

im Koalitionsvertrag der gegenwaértigen Bundesregierung festgeschrieben wurde.
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