Richtlinie
der Gendiagnostik-Kommission (GEKO)
fiir die Anforderungen an die Inhalte der Aufklirung

bei genetischen Untersuchungen zu medizinischen Zwecken
gemil} § 23 Abs. 2 Nr. 3 GenDG

revidierte Fassung vom 24.06.2022
verdffentlicht und in Kraft getreten am 01.07.2022
ersetzt die Fassung vom 28.04.2017

L. Vorwort

Am 1. Februar 2010 ist in Deutschland das Gesetz iiber genetische Untersuchungen bei Menschen
(Gendiagnostikgesetz — GenDGQG) in Kraft getreten. Die Aufgabe, Richtlinien im gesetzlichen Rahmen
(§ 23 GenDQG) fiir verschiedene Teilbereiche des GenDG zu erarbeiten, wurde der beim Robert Koch-
Institut (RKI) eingerichteten Gendiagnostik-Kommission (GEKO) iibertragen. Die GEKO ist aus 13
Sachverstidndigen aus den Fachrichtungen Medizin und Biologie, 2 Sachverstindigen aus den
Fachrichtungen Ethik und Recht sowie 3 Vertretern der fiir die Wahrmehmung der Interessen der
Patientinnen und Patienten, der Verbraucherinnen und Verbraucher und der Selbsthilfe behinderter
Menschen auf Bundesebene mafigeblichen Organisationen zusammengesetzt.

Der Gesetzgeber hat in § 23 Abs. 2 Nr. 3 des GenDG festgelegt, dass die GEKO in Bezug auf den
allgemein anerkannten Stand der Wissenschaft und Technik Richtlinien fiir die Anforderungen an die
Inhalte der Aufklarung und der genetischen Beratung erstellt. Die Anforderungen an die Qualifikation
und Inhalte der genetischen Beratung gemal3 § 23 Abs. 2 Nr. 2a und § 23 Abs. 2 Nr. 3 GenDG sind in
einer gesonderten Richtlinie der GEKO geregelt (1). Zu den Anforderungen an die Inhalte der
Aufklarung gemiBl § 23 Abs.2 Nr.3 GenDG bei genetischen Untersuchungen zur Kliarung der
Abstammung hat die GEKO ebenfalls eine eigenstindige Richtlinie verfasst (2).

II. Zweck der Richtlinie

Die vorliegende Richtlinie regelt die Anforderungen an die Inhalte der Aufklarung vor einer genetischen
Untersuchung zu medizinischen Zwecken. Die Aufkldrung ist von der genetischen Beratung zu
unterscheiden. Sie soll eine wirksame Einwilligung der betroffenen Person in die genetische
Untersuchung ermdglichen und ist daher von zentraler Bedeutung. Die Aufklarung ist auch
Voraussetzung fiir die Ausiibung des informationellen Selbstbestimmungsrechts nach Artikel 2 Abs. 1

in Verbindung mit Artikel 1 Abs. 1 GG.



III. Anforderungen

III.1. Allgemeine Anforderungen an die Aufklirung und Einholung der Einwilligung bei
genetischen Untersuchungen zu medizinischen Zwecken

Die Aufklarung der betroffenen Person muss nach § 630e Abs. 2 Nr. 1 BGB miindlich erfolgen und
obliegt der verantwortlichen arztlichen Person (§ 3 Nr. 5 in Verbindung mit § 7 Abs. 1 GenDG). Der
Aufklarung bedarf es nicht, wenn die Mallnahme unaufschiebbar ist oder die betroffene Person
ausdriicklich verzichtet (§ 630e Abs. 3 BGB). Zu den Aufgaben der verantwortlichen érztlichen Person
gehoren nach GenDG weiterhin die Einholung der Einwilligung und die Mitteilung der Ergebnisse der
genetischen Untersuchung. Fiir die verantwortliche &rztliche Person ergeben sich somit besondere
Rechte und Pflichten im Rahmen der Aufkldrung und Ergebnismitteilung. Wird die Probenentnahme
unter der Verantwortung einer anderen drztlichen Person vorgenommen, so hat sich diese davon zu
iiberzeugen, dass der verantwortlichen érztlichen Person die Einwilligung zur genetischen Untersuchung
vorliegt. Eine nach § 7 Abs. 2 GenDG beauftragte Person oder Einrichtung darf die genetische Analyse

nur vornehmen, wenn ihr eine schriftliche oder elektronische Bestitigung der Einwilligung vorliegt.

Im Rahmen genetischer Untersuchungen bei nicht-einwilligungsfédhigen Personen sind der oder die
Vertreter (z.B. Sorgeberechtigte bzw. Betreuer(in) oder Bevollmichtigte) unter Einbeziehung der
betroffenen Person nach den Anforderungen der Richtlinie der GEKO zu genetischen Untersuchungen
bei nicht-einwilligungsfahigen Personen nach § 14 in Verbindung mit § 23 Abs. 2 Nr. 1c GenDG

aufzuklaren (3).

I11.2. Qualifikationsanforderungen an Arztinnen und Arzte gemiB § 7 GenDG

Das Gendiagnostikgesetz unterscheidet in Bezug auf die Anforderungen an die Qualifikation der
Arztinnen und Arzte zur Vornahme genetischer Untersuchungen zu medizinischen Zwecken zwischen
diagnostischen und pradiktiven genetischen  Untersuchungen. Diagnostische genetische
Untersuchungen kénnen von jeder Arztin und jedem Arzt nach Aufklirung und schriftlicher
Einwilligung vorgenommen werden (§ 7 Abs. 1, 1. Alt. GenDG). Entsprechend § 7 Abs. 1, 2. Alt.
GenDG darf eine priadiktive genetische Untersuchung nur von Fachirztinnen oder Fachirzten fiir
Humangenetik oder anderen Arztinnen und Arzten vorgenommen werden, die sich beim Erwerb einer
Facharzt-, Schwerpunkt- oder Zusatzbezeichnung fiir genetische Untersuchungen im Rahmen ihres
Fachgebietes qualifiziert haben. Genetische Untersuchungen auf préadiktive genetische Eigenschaften
mit Bedeutung fiir eine FErkrankung oder gesundheitliche Stérung diirfen demnach nicht
fachgebietsiiberschreitend vorgenommen werden. Soll im Kontext einer diagnostischen genetischen
Untersuchung zusétzlich eine gezielte Analyse préadiktiver genetischer Eigenschaften veranlasst werden,
so darf diese genetische Untersuchung nur von entsprechend qualifizierten Arztinnen und Arzten geméif
§7 Abs.1 und 2 GenDG vorgenommen werden. Ein solcher erweiterter Untersuchungsauftrag

beinhaltet eine eigenstiandige pradiktive genetische Untersuchung zu medizinischen Zwecken.



Tabelle 1: Qualifikationsanforderungen an die aufklirende verantwortliche frztliche Person zur

Vornahme einer genetischen Untersuchung zu medizinischen Zwecken

Qualifikationsanforderung  Genetische Bezug im Relevante Regelungen
Fragestellung GenDG
Arztliche Approbation Diagnostisch § 3 Nr. 5; AAppO
§3Nr.7; Diese Richtlinie
§ 7 Abs. 1,
1. Alt.;
§8,§9
Fachérztin / Facharzt fiir Pradiktiv, § 3Nr. 5; WBO
Humangenetik fachgebietsiiber- § 3Nr. §; Diese Richtlinie
greifend auf der Basis | § 7 Abs. 1,
der WBO 2. Alt;
§8389
Arztin /Arzt mit Pradiktiv, §3Nr. 5; WBO
Zusatzbezeichnung nur im eigenen § 3 Nr. &; Diese Richtlinie
"Medizinische Genetik" Fachgebiet auf der § 7 Abs. 1,
Basis der WBO 2. Alt;
§8,§9
Arztinnen / Arzte, die sich Pradiktiv, § 3Nr. 5; WBO
beim Erwerb einer Facharzt-, | nur im eigenen § 3 Nr. 8; Diese Richtlinie
Schwerpunkt- oder Fachgebiet auf der § 7 Abs. 1,
Zusatzbezeichnung fiir Basis der WBO 2. Alt.;
genetische Untersuchungen §8,89
im Rahmen ihres Fachgebiets
qualifiziert haben

Abkiirzungen: AAppO Arztliche Approbationsordnung

Diese Richtlinie  Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) fiir die Anforderungen an
die Inhalte der Aufkliarung bei genetischen Untersuchungen zu medizinischen
Zwecken gemél § 23 Abs. 2 Nr. 3 GenDG

WBO Weiterbildungsordnungen der Landesédrztekammern

II1.3. Anforderungen an die Inhalte der Aufklirung

Mit den Bestimmungen des GenDG wurden erstmalig fiir die Bundesrepublik Deutschland rechtlich
verbindliche Regelungen bei genetischen Untersuchungen speziell fiir eine Einwilligung betroffener
Personen' nach vorheriger Aufklirung getroffen (§ 8 und § 9 GenDG). Danach darf eine genetische
Untersuchung zu medizinischen Zwecken einschlieflich einer eventuell notwendigen Probengewinnung
fiir eine genetische Analyse nur dann vorgenommen werden, wenn die betroffene Person hierzu

ausdriicklich und schriftlich gegeniiber der verantwortlichen érztlichen Person eingewilligt hat.

Vor Einholung dieser Einwilligung ist die betroffene Person von der verantwortlichen drztlichen Person
iiber Wesen, Bedeutung und Tragweite der genetischen Untersuchung aufzukliaren. Die Aufklarung
muss fiir die betroffene Person hinreichend klar und versténdlich sein (§ 630e Abs. 2 Satz 1 Nr. 3 BGB).
Daraus folgen fiir Menschen mit seelischen, geistigen oder Sinnesbeeintrachtigungen Anforderungen an
die Barrierefreiheit. Damit soll der betroffenen Person ermoglicht werden, die Notwendigkeit oder den

Nutzen der genetischen Untersuchung gegen ein mogliches gesundheitliches oder sonstiges Risiko

! Der Begriff , betroffene Person umfasst in dieser Richtlinie im Falle abzugebender Erklirungen immer auch
deren Vertreter oder Vertreterin (z.B. Sorgeberechtigte bzw. Betreuer(in) oder Bevollméachtigte).

3



abzuwigen, das beispielsweise mit der Gewinnung der genetischen Probe verbunden sein oder aber aus

dem Ergebnis der genetischen Untersuchung erwachsen konnte.

Ein Hinweis auf § 18 GenDG, dass die Kenntnis genetischer Untersuchungsergebnisse z.B. Nachteile
bei Abschliissen von Versicherungsvertrigen haben kann, ist unter dem Aspekt des

Verbraucherschutzes und der Patientenfiirsorge anzuraten, jedoch nicht Teil der &drztlichen Aufklarung.

Die betroffene Person ist iiber ihr Recht auf Nichtwissen aufzukliren, insbesondere dariiber, dass sie
eine genetische Untersuchung nicht durchfiihren lassen muss. Sie ist weiterhin dariiber aufzuklaren, dass
sie die einmal erteilte Einwilligung in die genetische Untersuchung schriftlich oder miindlich gegeniiber

der verantwortlichen arztlichen Person widerrufen kann (siehe Abschnitt I11.8.).

Im Rahmen der Aufkldrung vor einer genetischen Untersuchung ist auf den Anspruch auf eine
genetische Beratung hinzuweisen (§ 10 GenDG). In § 10 Abs. 1 und 2 GenDG sind unterschiedliche
Beratungspflichten fiir die diagnostische und die priadiktive genetische Untersuchung definiert. Néheres
zur genetischen Beratung im Rahmen genetischer Untersuchungen zu medizinischen Zwecken regelt

die entsprechende Richtlinie der GEKO (1).

III.4. Aufklirung iiber Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft der genetischen Untersuchung
zu medizinischen Zwecken

Die betroffene Person ist iiber Zweck, Art, Umfang, Aussagekraft und Grenzen der genetischen
Untersuchung aufzukldren. Zunéchst soll dabei auf den Zweck (das Ziel) der genetischen Untersuchung

eingegangen und die zugrundeliegende Fragestellung deutlich gemacht werden. Zu unterscheiden sind:

e diagnostische genetische Untersuchungen?, d.h. Untersuchungen bei einer bestehenden
Symptomatik, pharmakogenetische Untersuchungen und die dem Arbeitsschutz zuzuordnenden
genetischen Untersuchungen (§ 3 Nr. 7 GenDG)

o pridiktive genetische Untersuchungen?, d.h. Untersuchungen mit dem Ziel der Abklarung einer erst
zukiinftig auftretenden Erkrankung oder gesundheitlichen Storung oder einer Anlagetragerschaft fiir
Erkrankungen oder gesundheitliche Stérungen bei Nachkommen (§ 3 Nr. 8 GenDG)

o vorgeburtliche genetische Untersuchungen (§ 15 GenDG)

e genetische Reihenuntersuchungen (§ 3 Nr. 9 GenDG).

111.4.1. Aufklirung iiber die Eignung und Zuverlissigkeit der Methode
Art, Umfang und Aussagekraft der geplanten Untersuchung sind u.a. abhingig von der Wahl der
Untersuchungsmethode (z.B. ob das gesamte Genom, spezifische Abschnitte oder Genprodukte

analysiert werden). Es ist dariiber aufzukldren, welche Aussagen sich unter Verwendung des

2 Das konnen auch laboratoriumsmedizinische Untersuchungen sein. Sie sind dann genetische Analysen im Sinne
des GenDG, wenn diese durch die verantwortliche drztliche Person mit der expliziten Fragestellung nach

bestimmten genetischen Eigenschaften veranlasst werden.
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vorgesehenen Untersuchungsmittels im Rahmen des Zwecks der genetischen Untersuchung fiir die
betroffene Person ergeben konnen. Es soll iiber die Vielfalt der klinischen Auspriagung (Spektrum der
Phénotypen) informiert werden. Insbesondere ist auf den klinischen Nutzen einzugehen, sowie ggf. auch
auf weitere diagnostische, prophylaktische oder therapeutische Maoglichkeiten, die sich aus den
genetischen Untersuchungsergebnissen ergeben konnen. Die Beurteilung genetischer Eigenschaften

wird in weiteren Richtlinien der GEKO dargestellt (3-6).

Soweit das Untersuchungsmittel weitere als die mit der genetischen Untersuchung abzukldrenden
genetischen Eigenschaften zur Verfiigung stellt, ist die betroffene Person dariiber aufzukléren. Ihr ist
die Moglichkeit zu erdffnen, informiert zu entscheiden, ob diese genetischen Eigenschaften in die
genetische Untersuchung einbezogen werden sollen und dadurch den Untersuchungszweck und damit
die Indikation zu erweitern (§ 8 Abs. 1 Satz2 GenDG). Spezielle Regelungen gelten fiir nicht-
einwilligungsfihige Personen (3). Eine Erweiterung eines diagnostischen Untersuchungszwecks auf
pradiktive genetische Eigenschaften und damit auf einen anderen Untersuchungszweck setzt die
entsprechende  Qualifikation der verantwortlichen arztlichen Person im Rahmen ihrer
Fachgebietsgrenzen zu einer solchen préadiktiven genetischen Untersuchung voraus und erfordert ggf.

die Hinzuziehung weiterer Arztinnen und Arzte anderer Fachgebiete.

I11.4.2. Aufklirung iiber die Verlisslichkeit der Analyseergebnisse

Die Aussagekraft einer genetischen Untersuchung hingt von der Validitét der gewéhlten Methode und
des sich ergebenden Ergebnisses der Analyse ab. Aufzukldren ist deshalb insbesondere liber die
Moglichkeit falsch-positiver (Falle unnétiger Beunruhigung) und falsch-negativer (Fille falscher
Entwarnung) Ergebnisse und, soweit bekannt, iiber deren Héufigkeiten (angegeben in natiirlichen
Haufigkeiten, d.h. x von 100 Personen mit positivem Analyseergebnis sind tatsdchlich betroffen oder
werden betroffen sein). Es ist dariiber aufzukldren, dass bei genetischen Analysen auch mit Ergebnissen
zu rechnen ist, die nach dem aktuell anerkannten Stand der Wissenschaft und Technik nicht informativ

oder nicht interpretierbar sind (Varianten unklarer Signifikanz; VUS) (5).

I11.4.3. Aufkliarung bzgl. genetischer Befunde aufierhalb des Untersuchungszwecks

In Abhingigkeit vom jeweils eingesetzten Untersuchungsmittel ist es moglich, dass unbeabsichtigt
genetische Figenschaften festgestellt werden, die auBlerhalb des Untersuchungszwecks liegen
(,,Zufallsbefunde*). Mit der betroffenen Person ist im Rahmen der Aufkldrung zu besprechen, welche
Arten von medizinisch relevanten Zufallsbefunden prinzipiell in Abhédngigkeit vom
Untersuchungsmittel auftreten konnen und dass die Mitteilung dieser Befunde nur bei vorliegender
Einwilligung (§ 8 Abs. 1 Satz 2 GenDG) und ggf. unter Hinzuziehung weiterer Arztinnen und Arzte

anderer Fachgebiete erfolgen kann.

Zufallsbefunde konnen eine préadiktive Aussagekraft haben, zu psychischen Belastungen, einer
medizinischen Uberversorgung, arbeits- oder versicherungsrechtlichen Konsequenzen fiihren.

Andererseits konnen Zufallsbefunde auBlerhalb des Untersuchungszwecks auch eine praktische



klinische Relevanz haben. In einem Teil der Fille sind therapeutische oder priaventive Malinahmen
moglich, in anderen Fallen gibt es jedoch keine Interventionsmoglichkeiten. Unter Umstdnden konnen

auch Informationen iiber Verwandtschaftsverhéltnisse erkennbar werden.

Um einerseits die genetische Analyse moglichst auf den Untersuchungszweck zu begrenzen und
andererseits die Fachgebietsgrenzen der verantwortlichen drztlichen Person zu beriicksichtigen, sollte

eine indikationsbezogene, phanotypzentrierte Auswertestrategie genutzt werden.

LS. Aufklirung iiber gesundheitliche Risiken und psychosoziale Auswirkungen

Es ist tiber die gesundheitlichen Risiken aufzuklédren, die bei der Gewinnung des fiir die genetische
Untersuchung erforderlichen Probenmaterials auftreten konnen. Bei Probenentnahmen fiir
vorgeburtliche genetische Untersuchungen ist auf die Risiken flir die Gesundheit der Schwangeren
sowie des Embryos oder Foten gesondert einzugehen (§ 15 Abs. 1, 3,4 GenDG) und ggf. sind
entsprechende Alternativen zu erldutern. Weiterhin ist auf mogliche psychische Belastungen und soziale
Auswirkungen hinzuweisen, die sich aus einem positiven, negativen oder unklaren Ergebnis der
genetischen Untersuchung ergeben konnen. Ggf. soll auf Angebote psychosozialer Unterstiitzung
hingewiesen werden. Im Falle einer vorgeburtlichen genetischen Untersuchung ist auf die psychosoziale

Beratung nach dem Schwangerschaftskonfliktgesetz (7) hinzuweisen.

III.6. Aufklirung iiber die Verwendung und Vernichtung der Untersuchungsergebnisse und der
genetischen Probe
Die vorgesehene Verwendung sowohl der Ergebnisse der genetischen Untersuchungen und Analysen

als auch der genetischen Probe ist ebenfalls Gegenstand der Aufklarung.

Wenn eine Analyse der Probe auflerhalb des Geltungsbereichs der Datenschutzgrundverordnung geplant
oder zum Zeitpunkt der Einwilligung von der verantwortlichen &rztlichen Person nicht ausgeschlossen

werden kann, so ist die ratsuchende Person hieriiber aufzuklaren.

Nach § 12 Abs. 1 Satz 1 GenDG hat die verantwortliche drztliche Person dafiir Sorge zu tragen, dass
die Ergebnisse der genetischen Untersuchungen und Analysen 10 Jahre aufbewahrt werden. Nach
Ablauf dieser Frist sind die Daten in den Untersuchungsunterlagen unverziiglich zu vernichten, soweit
die betroffene Person nicht eine lingere Aufbewahrung schriftlich verlangt hat (§ 12 Abs. 1 GenDG).
Falls Grund zu der Annahme besteht, dass durch eine Vernichtung schutzwiirdige Interessen der
betroffenen Person beeintrachtigt wiirden, hat die verantwortliche drztliche Person gemdl3 § 12 Abs. 1
Satz 3 GenDG die Ergebnisse in der Verarbeitung einzuschrinken und dies der nach § 7 Abs. 2 GenDG
beauftragten Person oder Einrichtung mitzuteilen. Die Verarbeitungs- und Nutzungseinschrinkung
erfolgt, indem gespeicherte personenbezogene Daten entsprechend gekennzeichnet werden. Néheres

regeln zudem die Datenschutzbestimmungen des Bundes und der Lénder.

Nach § 13 GenDG ist die genetische Probe zu vernichten, sobald sie fiir den Untersuchungszweck nicht

mehr bendtigt wird oder die betroffene Person ihre Einwilligung nach § 8 Abs. 2 GenDG widerrufen
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hat. Abweichend hiervon darf die genetische Probe auch weiteren Verwendungszwecken (z.B.
Forschung oder Qualitétssicherung) zugefiihrt werden, soweit dies aufgrund gesetzlicher Vorschriften
zuléssig ist oder die betroffene Person zuvor iiber die weiteren Verwendungszwecke aufgeklart wurde

und in die Verwendung ausdriicklich und schriftlich eingewilligt hat.

IIL.7. Aufklirung iiber die Ergebnismitteilung genetischer Untersuchungen und Analysen

Grundsitzlich diirfen die Ergebnisse der genetischen Untersuchung ausschlieBlich der betroffenen
Person oder ihrer Vertreterin bzw. ihrem Vertreter (z.B. Sorgeberechtigte bzw. Betreuer(in) oder
Bevollméchtigte) mitgeteilt werden. Um eine kompetente Ergebnismitteilung zu gewihrleisten, darf das
Ergebnis nur durch die verantwortliche #rztliche Person oder die Arztin oder den Arzt, die oder der die
genetische Beratung durchgefiihrt hat, mitgeteilt werden (§ 11 Abs. 1 GenDG). Im Hinblick auf
Zufallsbefunde kann die Hinzuziehung von weiteren Arztinnen und Arzten anderer Fachgebiete
notwendig werden. Es ist im Rahmen der Aufkldrung mit der betroffenen Person oder ihrer Vertreterin
bzw. ihrem Vertreter abzukldren, ob und wenn ja, an welche weiteren Personen die Ergebnisse der
genetischen Untersuchung von der verantwortlichen arztlichen Person iibermittelt werden sollen. Dies

ist im Rahmen der schriftlichen Einwilligung festzuhalten.

Um die informationelle Selbstbestimmung und den Datenschutz zu gewiahrleisten, darf die beauftragte
Person oder Einrichtung, die die genetische Analyse gemall § 7 Abs. 2 GenDG durchgefiihrt hat, die
Ergebnisse der genetischen Analyse nur der beauftragenden drztlichen Person mitteilen (§ 11 Abs. 2
GenDG). Die verantwortliche érztliche Person darf das Ergebnis anderen gemall § 11 Abs. 3 GenDG
nur mit ausdriicklicher und schriftlicher Einwilligung der betroffenen Person oder ihres Vertreters bzw.
ihrer Vertreterin mitteilen. Eine Weitergabe genetischer Untersuchungsergebnisse durch andere
arztliche Personen erfordert die Einwilligung der betroffenen Person oder ihrer Vertreterin bzw. ihres

Vertreters, die sich nicht mehr aus § 11 GenDG, sondern aus allgemeinen Vorschriften ergibt.

Die GEKO geht davon aus, dass den Vorgaben in § 11 in Verbindung mit § 7 GenDG im Regelfall durch
organisatorische Vorkehrungen so entsprochen werden kann, dass Vertretungsfille auf das notwendige

Mal begrenzt werden kdnnen.

Im klinischen Alltag ergeben sich indes Situationen, in denen die zur Ergebnismitteilung berufene
Person zeitweise abwesend ist (etwa durch Freizeitausgleich nach Schichtdienst, Urlaub, Krankheit,
dienstlich bedingte Abwesenheit), in denen aber auch in der Person der oder des Betroffenen Griinde
vorliegen (etwa entfernter Wohnort), weshalb es nicht zur alsbaldigen Mitteilung der Ergebnisse durch
diejenige Person kommen kann, die die genetische Untersuchung vorgenommen hat. Auf der anderen
Seite kann die betroffene Person ein berechtigtes Interesse haben, dass ihr die Ergebnisse ohne
Verzogerung iibermittelt werden. So kann es z.B. aus medizinischen Griinden sinnvoll sein,
unverziiglich mit therapeutischen Mallnahmen zu beginnen. In solchen Fallen wire es nicht vertretbar,

die Ergebnismitteilung hinauszuzégern.



Daher kann die betroffene Person oder ihre Vertreterin bzw. ihr Vertreter der verantwortlichen drztlichen
Person die Einwilligung erteilen, dass ihr das Untersuchungsergebnis im Ausnahmefall auch durch
weitere, in gleicher Weise kompetente drztliche Personen (siche § 7 Abs. 1 GenDG) mitgeteilt werden
kann, wenn anderenfalls eine Verzogerung bei der Ergebnismitteilung eintreten wiirde,

e die fiir die betroffene Person unzumutbar wére oder

e die fir die betroffene Person mit medizinischen Nachteilen verbunden wire.

Aus denselben Griinden kann auch die Ergebnismitteilung durch das Labor ausschlieBlich an die
beauftragende drztliche Person zu einer fiir die betroffene Person nicht zumutbaren und unter
Umstdnden auch medizinisch nachteiligen Verzégerung fiihren, wenn die beauftragende arztliche

Person nicht zeitnah erreichbar ist (vgl. die bereits vorn genannten Vertretungsfalle).

Daher kann die betroffene Person oder ihre Vertreterin bzw. ihr Vertreter fiir solche Situationen die
Einwilligung erteilen, dass das Labor das Untersuchungsergebnis auch den vertretenden é&rztlichen
Personen mitteilen kann, wenn anderenfalls eine Verzogerung bei der Ergebnismitteilung eintreten
wiirde,

e die fiir die betroffene Person unzumutbar wire oder

e die fur die betroffene Person mit medizinischen Nachteilen verbunden wire.

Liegt eine AuBerung der betroffenen Person oder ihrer Vertreterin bzw. ihres Vertreters zur
Ergebnismitteilung nicht vor, bleibt es bei dem gesetzlichen Regelfall. Eine Ergebnismitteilung ist nur
e durch die verantwortliche drztliche Person oder
e durch die drztliche Person, welche die betroffene Person genetisch beraten hat,

zuléssig.

In Notsituationen, in denen eine Gefahr fiir das Leben oder die korperliche Unversehrtheit der
betroffenen Person besteht und eine rechtzeitige Ergebnismitteilung durch die dazu berufenen Personen
nicht erfolgen kann, diirfen die Ergebnisse der betroffenen Person auch von anderen in gleicher Weise
kompetenten drztlichen Personen mitgeteilt werden. In solchen Situationen ist von einer mutmalBlichen
Einwilligung der betroffenen Person oder ihrer Vertreterin bzw. ihres Vertreters auszugehen. Eine
Notsituation wird auch bei einem auffilligen Ergebnis der zum Zeitpunkt des Inkrafttretens dieser
Richtlinie bestehenden genetischen Reihenuntersuchungen (Erweitertes Neugeborenen-Screening und
Screening auf Mukoviszidose) als gegeben angesehen.

Aus demselben Grund diirfen in diesen Féllen auch die oben genannten Einrichtungen das
Untersuchungsergebnis weiteren drztlichen Personen mitteilen, wenn eine rechtzeitige Mitteilung an die
beauftragende drztliche Person nicht gewéhrleistet werden kann, um eine medizinisch erforderliche

Malnahme zu ermdglichen.



II1.8. Widerrufsrecht und Recht auf Nichtwissen

Die betroffene Person ist dariiber aufzuklaren, dass sie ihre Einwilligung zur genetischen Untersuchung
vor Ergebnismitteilung jederzeit schriftlich oder miindlich mit Wirkung fiir die Zukunft widerrufen kann
(§ 8 Abs. 2 GenDG). Das bedeutet, dass eine noch nicht begonnene genetische Untersuchung zu
unterbleiben hat und eine bereits begonnene unverziiglich abzubrechen ist. Die betroffene Person ist
auch auf ihr Recht auf Nichtwissen hinzuweisen. Hierzu gehort insbesondere, dass sie jederzeit auf die
Kenntnisnahme von Ergebnissen der genetischen Untersuchung oder Teilen davon verzichten kann, die
ihr zu dem gegebenen Zeitpunkt noch nicht bekannt sind. Die betroffene Person kann weiterhin jederzeit
verlangen, dass nicht mitgeteilte Ergebnisse genetischer Untersuchungen und Analysen in ihren
Untersuchungsunterlagen von der verantwortlichen &rztlichen Person vernichtet werden. Die
verantwortliche arztliche Person hat dafiir Sorge zu tragen, dass die Information iiber den Widerruf an
die beauftragte Person oder Einrichtung weitergegeben wird. Bereits mitgeteilte Ergebnisse unterliegen
jedochnach § 12 Abs. 1 GenDG der 10-jdhrigen Auftbewahrungsfrist und konnen selbst auf Wunsch der

untersuchten Person nicht vor deren Ablauf vernichtet werden.

ITI.9. Genetische Reihenuntersuchung

Genetische Reihenuntersuchungen erfordern eine vorherige miindliche arztliche Aufklarung. Soweit es
sich um eine diagnostische genetische Reihenuntersuchung handelt, darf diese durch alle Arztinnen und
Arzte vorgenommen werden (§ 7 Abs. 1, 1. Alt. GenDG; siehe Tabelle 1 in Abschnitt II1.2.). Die
drztliche Aufklarung kann durch standardisierte Aufklarungsmaterialien unterstiitzt werden. Diese
sollen gut verstindlich und barrierefrei gestaltet sein. In mit besonderer zeitlicher Dringlichkeit
begriindeten Ausnahmeféllen (s. Beschluss des G-BA vom 16.12.2010 zur Anpassung des erweiterten
Neugeborenen-Screenings an das GenDG (8)) kann die Aufkldrung fiir das erweiterte Neugeborenen-
Screening nach § 16 der Kinder-Richtlinie (9) auch durch Hebammen und Entbindungspfleger unter
Verwendung standardisierter Aufkldrungsmaterialien erfolgen, wenn erginzend
Riickfragemdglichkeiten an eine é&rztliche Person angeboten und gewéhrleistet werden. Die
Aufklarungsmaterialien miissen auch Informationen {iiber die Bewertung der genetischen

Reihenuntersuchung durch die Gendiagnostik-Kommission enthalten (§ 9 Abs. 2 Nr. 6 GenDG).

II1.10. Bedenkzeit nach Aufklirung

Nach der Aufklarung ist der betroffenen Person eine angemessene Bedenkzeit bis zur Entscheidung iiber
die Einwilligung in die genetische Untersuchung einzurdumen (§ 9 Abs. 1 Satz 2 GenDG). Der Zeitraum
fir eine angemessene Bedenkzeit hingt wesentlich von der Art und Bedeutung des
Untersuchungsergebnisses und insbesondere der Dringlichkeit weiterer diagnostischer, therapeutischer
oder praventiver MaBBnahmen ab, inklusive moglicher Auswirkungen auf die Familie der betroffenen

Person.



II1.11. Dokumentationspflicht der Aufklarung
Die verantwortliche drztliche Person ist verpflichtet, die Inhalte der Aufkldrung zu dokumentieren (§ 9

Abs. 3 GenDG).

IV. Begriindung

Mit dieser Richtlinie werden die allgemeinen Anforderungen an die Inhalte der Aufkldrung vor einer
schriftlichen Einwilligung der betroffenen Person zur genetischen Untersuchung gemal3 § 23 Abs. 2
Nr. 3 GenDG formuliert. Die Richtlinie erldutert in der nun vorliegenden aktualisierten Form die im
Gesetzestext des GenDG detailliert genannten Inhalte der Aufkldrung unter Beriicksichtigung des
allgemein anerkannten Standes von Wissenschaft und Technik auch bei genomweiten Analysen und
unterstreicht die Bedeutung des Rechts auf Nichtwissen, des Widerrufsrechts, der Bedenkzeit nach
Aufkldrung sowie der Dokumentationspflicht durch die verantwortliche drztliche Person.

Angesichts der Entwicklungen der Untersuchungsmethoden, die eine Analyse einer groBlen Anzahl
verschiedenster genetischer Eigenschaften ermoglicht, ist es Ziel der aktualisierten Richtlinie darauf
hinzuweisen, dass die Vornahme préadiktiver genetischer Untersuchungen einer besonderen érztlichen
Qualifikation bedarf. Demnach darf jede Arztin oder jeder Arzt, die oder der nach der jeweiligen fiir sie
bzw. ihn geltenden Weiterbildungsordnung Kenntnisse iliber erbliche Krankheiten erlangt haben, eine
pradiktive genetische Untersuchung im eigenen Fachgebiet vornehmen. Diese gesetzliche Forderung
aus dem GenDG wurde zur besseren Ubersicht und eigenen Kompetenzeinordnung mittels einer
tabellarischen Darstellung in die vorliegende Richtlinie iibernommen (siche Tabelle 1 in Abschnitt
I11.2.). Die Fachgebietsgrenzen, innerhalb derer pradiktive genetische Untersuchungen vorgenommen
werden konnen, sind durch die Weiterbildungsordnungen definiert. Die Qualifikation zur

fachgebundenen genetischen Beratung éndert die eigene Fachgebietsgrenze nicht.

Inkrafttreten
Diese Richtlinie wird nach Verabschiedung ihrer endgiiltigen Form durch die GEKO mit der
Verdffentlichung auf der Homepage des RKI wirksam.
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