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Medizinisch-ethische Richtlinien
fir genetische Untersuchungen am Menschen

Praambel

Die Herausgabe der vorliegenden Richtlinien Uber pr& und postnatale genetische
Untersuchungen basiert auf folgenden Uberlegungen:

Genetische Untersuchungen gewinnen in der medizinischen Forschung und Praxis stetig
an Bedeutung. Sie werden daher bei einem wachsenden Spektrum von Indikationen
angewandt. Dank der Gentechnologie lassen sich immer prazisere Erkenntnisse Uber
Erbanlagen und Erbdekfekte der untersuchten Personen und indirekt auch von deren
Angehorigen sammeln. Dadurch erfahrt die genetische Beratung eine entscheidende
Verbesserung und Erweiterung. Trotz einer genetischen Belastung kdnnen Ratsuchende sich
vor schweren Krankheitsfolgen schiitzen, eigene gesunde Kinder haben oder sich mit
entsprechender Unterstiitzung auf behinderte Nachkommen vorbereiten.

Vor adlem die neue Mdoglichkeit der gentechnologischen Untersuchungen der
SchlUsselsubstanz der Vererbung, der Desoxyribonukleinsdure (DNS), hat in weiten Kreisen
der Offentlichkeit Bedenken ausgelost: Man furchtet, dass unnotige oder (iberschiessende
genetisch-diagnostische Untersuchungen zur Diskriminierung von Mitmenschen fihren
kénnen. Auch bei Arzten' besteht ein Bediirfnis fur mehr Information Uber die
Voraussetzungen, welche bel der Veranlassung und Durchfiihrung genetischer
Untersuchungen erfillt sein sollten.

Richtlinien der Schweizerischen Akademie der medizinischen Wissenschaften, die sich
an die Arzteschaft richten, kénnen nur einen Teil der mit der medizinischen Anwendung
genetischer Untersuchungen verbundenen Probleme berlicksichtigen. Dem Staat kommt die
Aufgabe zu, geeignete Vorkehrungen zu treffen, damit genetische Untersuchungen all jenen
zugute kommen, die ihrer aus anerkannten medizinischen Indikationen bedirfen, ohne dass
dabel das Selbsbestimmungsrecht des einzelnen gefédhrdet oder genetische
Untersuchungsergebnisse missbraucht werden.

Genetische Untersuchungen miissen unter der Verantwortung eines Arztes vorgenommen
werden, der die Indikationen fir genetische Testverfahren und die Aussagekraft der daraus
hervorgehenden Resultate kennt.

Eine Katalogisierung der erblich bedingten oder mitbedingten Krankheiten und
Behinderungen, bel denen genetische Untersuchungen hilfreich sein konnen, ist nicht
sinnvoll, weil dieser Bereich der Medizin einem standigen Wande! unterworfen ist. Uberdies
konnte eine Katalogisierung zu unerwinschten Wertungen in der Gesellschaft Anlass geben.

Die umfassende Aufklarung der Offentlichkeit tiber genetische Untersuchungen wird zu
einer wachsenden Aufgabe von medizinischen Fachgesellschaften und Standesorganisationen
sowie auch von Schulen und Medien.

! Der Einfachheit halber gilt die ménnliche Bezeichnung fiir beide Geschlechter.



Richtlinien
1. Geltungsbereich

Diese Richtlinien umschreiben die Rahmenbedingungen fur das Vorgehen des Arztes bei

medizinisch-genetischen Untersuchungen.

— Sie beschrénken sich auf Untersuchungen zum Nachweis oder Ausschluss von
krankheitsverursachenden Erbeigenschaften.

— Siegelten fur ale Untersuchungen vor und nach der Geburt, die Rickschliisse auf solche
Erbeigenschaften erlauben.

— Sie zeigen, wie solche Untersuchungen beim Individuum und bel Familien sowie fur das
Screening einzusetzen sind.

2. Arztliche Indikationen fiir genetische Untersuchungen

Genetische Untersuchungen sind ethisch gerechtfertigt, wenn sie folgenden Zielsetzungen

dienen:

— der Diagnose und Klassifikation einer erblich bedingten Krankheit oder Behinderung;

— der Feststellung einer Anlagetrégerschaft flr eine erblich bedingte Krankheit oder
Behinderung im Hinblick auf eine Lebens- und Familienplanung;

— der Erfassung einer Krankheitsveranlagung zu einem Zeitpunkt, in welchem Symptome
noch nicht erkennbar sind, falls wirksame Massnahmen zur Linderung und Verhinderung
von schweren Krankheitsfolgen getroffen werden konnen oder fals das Resultat
unmittelbare Bedeutung fiir die Lebens- und Familienplanung hat;

— der Beratung von Personen und Paaren im Hinblick auf eine Gefahrdung ihrer
Nachkommen durch genetisch bedingte Krankheiten oder Behinderungen.

Solche Untersuchungen werden abgelehnt, wenn sie darauf abzielen, einzig das Geschlecht

oder die Gesundheit nicht beeintréchtigende Eigenschaften des Embryo oder Feten in

Erfahrung zu bringen.

3. Empfehlungen fur die Durchfiihrung mediznisch-genetischer Untersuchungen

3.1 Voraussetzungen

Genetische Untersuchungen sind bei mindigen Personen mit deren Zustimmung zuléssig. Bei
Unmiindigen und Entmundigten sollen sie nur durchgefihrt werden, wenn die daraus
hervorgehenden Ergebnisse von unmittelbarer Bedeutung fur deren eigene Gesundheit oder
digienige von nahen Blutsverwandten sind. Invasive prénatale Untersuchungen sind nur
vorzunehmen, wenn die begriindete Beflirchtung eines genetischen Risikos besteht.

3.2 Informationspflicht

Patienten mit erblich bedingten Krankheiten oder Behinderungen sollen frihzeitig und
sachgerecht Uber bestehende genetische Untersuchungsmaoglichkeiten informiert werden. Das
gleiche gilt  fur symptomlose  Tréger  vermuteter  oder  nachgewiesener
krankheitsverursachender Erbanlagen. Gegebenenfalls ist zusdtzlich der Rat eines
entsprechend spezialisierten Arztes einzuholen.

Ergibt sich aus genetischen Befunden ein moglicher Handlungsbedarf fir
Blutsverwandte, so soll der Arzt sich darum bemiihen, ihnen die einschlagige Information —
mit der Zustimmung der untersuchten Person oder ihres gesetzlichen Vertreters — zu
vermitteln (siehe Ziff. 3.7).



3.3 Untersuchungsbegleitende genetische Beratung

Genetische Untersuchungen miissen von einer Beratung begleitet sein. Diese ist vor, wahrend
und nach der Untersuchung sicherzustellen. Eine angemessene Bedenkzeit ist vor der
Untersuchung zu gewéhren. Die Beratung umfasst jene Informationen, die der betroffenen
Person die Tragweite eines Entschlusses klarmachen und ihr ermdglichen, diesen aufgrund
eigener ethischer Wertvorstellungen zu begreifen. Sie darf nicht direktiv sein. Die Sicht des
Arztes kann dann in die Entscheidungsfindung eingebracht werden, wenn der Ratsuchende
danach fragt, ferner im Vorfeld von Handlungen, deren Ausfihrung mit dessen Gewissen
vereinbar sein muss.

Die im Rahmen der genetischen Beratung vermittelte Information hat mindestens
folgende Aspekte zu umfassen: Grund, Art und Tragweite der Untersuchung und der damit
eventuell verbundenen Risiken, Mdglichkeit eines unzuldnglichen oder unerwarteten
Resultats, Bedeutung eines abnormen Befundes sowie der sich dann anbietenden
Massnahmen, mit denen der Untersuchte seinem Schicksal begegnen kann, Leben mit der
Krankheit oder Behinderung, Selbsthilfegruppen, zudem auch alternative Handlungsweisen.
Dabei ist den individuellen Verhdltnissen der zu beratenden Person z.B. in familiérer,
psychologischer, religitser, schulischer und sozialer Hinsicht Rechnung zu tragen.

3.4 Erforderliche Zustimmung und Entscheid tber Kenntnisnahme des Untersuchungs-
ergebnisses

Der Entscheid Uber die Durchfihrung, die Fortsetzung und den Abbruch einer Untersuchung
liegt ausschliesslich bei der zu untersuchenden Person. Sie bestimmt auch, ob und wie weit
sie vom Untersuchungsergebnis Kenntnis nehmen und ob sie daraus Konsequenzen ziehen
will. Die Freiwilligkeit der Inanspruchnahme und das Recht auf Nicht-Wissen muss auch bei
Screening-Untersuchungen gewahrleistet sein.

Bei Urteilsunfdhigen bedarf die Durchfiihrung einer genetischen Untersuchung der
Zustimmung des gesetzlichen Vertreters. Urteilsféhige Minderjéhrige und Entmiindigte haben
ihr eigenes Entscheidungsrecht. Sie bestimmen auch, ob die Offenlegung von
Untersuchungsergebnissen gegenidber ihnen selbst oder gegeniber den gesetzlichen
Vertretern erfolgen darf.

Die Entscheidung, ob eine pranatale genetische Untersuchung durchgefiihrt werden soll
und welche Konsequenzen aus dem Ergebnis zu ziehen sind, steht im Rahmen der
gesetzlichen Bestimmungen der Schwangeren zu. Der Einbezug des Partners in die
Meinungsfindung ist anzustreben.

3.5 Langfristige Unterstiitzung der untersuchten Person

Die Untersuchten sind hinsichtlich des Zuganges zu einer langfristigen medizinischen,
psychologischen und sozialen Hilfe zu unterstitzen, unabhangig davon, welche
Konsequenzen sie aus den Untersuchungsergebnissen ziehen.

3.6 Qualitéatssicherung bei Laboruntersuchungen

Mit der Durchfiihrung genetischer Laboruntersuchungen sind Institutionen zu beauftragen, die
sich Uber eine einwandfreie Arbeitsweise ausweisen und sich einer externen und internen
Qualitatskontrolle unterziehen.

3.7 Schweigepflicht und Datenschutz

Fur im Rahmen von genetischen Untersuchungen erhobene Resultate gelten die gleichen
Regeln der arztlichen Schweigepflicht und des Datenschutzes wie fir andere medizinische
Daten.



Der Arzt offenbart medizinisch-genetische Befunde gegenlber Dritten nur mit der
Zustimmung der untersuchten Person oder ihres gesetzlichen Vertreters und nur, nachdem
diese Uber die Tragweite einer solchen Mitteilung aufgeklart wurden (siehe Ziff. 3.4).

3.8 Genetische Untersuchungen im Hinblick auf berufliche und ausserberufliche Tétigkeiten
Von éarztlicher Seite ist von genetischen Untersuchungen zur Beurteilung der Eignung einer
Person fir bestimmte Téatigkeiten abzusehen, es sei denn, die Untersuchung diene zum
Erkennen von Eigenschaften, bei deren Vorhandensein die betreffende Tétigkeit eine
erhebliche Gefahr fur die Gesundheit der untersuchten Person oder fir Dritte darstellt. Solche
Untersuchungen dirfen nur im Auftrag der untersuchten Person oder aufgrund einer
gesetzlichen Vorschrift vorgenommen werden. Die Ergebnisse sind nur der untersuchten
Person selber auszuhéandigen.

3.9 Genetische Untersuchungen im Bereich des Versicherungswesens

Von éarztlicher Seite ist besondere Zurtickhaltung zu empfehlen, wenn erkennbar wird, dass
die Ergebnisse einer verlangten genetischen Untersuchung im Zusammenhang mit der
Begriindung oder Anderung eines Versicherungsverhéltnisses Verwendung finden sollen. Die
Resultate sind ausschliesslich der untersuchten Person oder ihrem gesetzlichen Vertreter
mitzuteilen, nachdem diese Uber die Tragweite einer Weitergabe aufgeklart wurden (Ziff. 3.4
und 3.5).

3.10 Forschung

Fur die Erhebung und Verwendung genetischer Daten zu wissenschaftlichen Zwecken gelten
die SAMW-Richtlinien fir Forschungsuntersuchungen am Menschen. Unter strikter Wahrung
der Anonymitét konnen Ergebnisse von im Interesse einer Person durchgefiihrten genetischen
Untersuchungen auch ohne deren unmittelbare Zustimmung fir genetisch-epidemiologische
Erhebungen genutzt werden. Bei der  Verdffentlichung von  genetischen
Forschungsergebnissen ist zu verhindern, dass Riickschltisse auf Individuen mdglich sind.

Kommentar

Vererbte Krankheiten belasten die betroffenen Patienten und ihre Familien oft schwer. Fur
einige Leiden stehen heute medizinische Hilfsmdglichkeiten zur Verfigung, die selten
Symptomfreiheit («Heilung», z.B. einer Hypothyreose durch kontinuierliche Hormon-
Substitution), ofter wesentliche Linderung mit Verlangerung der Lebenserwartung (Diabetes,
Thalassamie) ermoglichen. Andere Krankheiten bleiben trotz wirksamer und aufwendiger
Behandlung mit wesentlichen Einschrdnkungen fur den Patienten verbunden (z.B.
Hamophilie). Fur viee weitere Erbkrankheiten gibt es leider trotz intensiver
Forschungsanstrengungen heute noch keine wirksamen Therapiemdglichkeiten (z.B.
Myopathien). Auch hier sind wichtige &rztliche Aufgaben zu erfillen, wie symptomatische
Behandlung, Anpassung der Lebensweise, apparative Versorgung, spezielle Schulung und
Beratung; zahlreiche hochspezialisierte Selbsthilfegruppen und Behindertenorganisationen
leisten dabei sehr wertvolle Hilfe. Die gesetzlichen Leistungen der Invaliden-Versicherung
bieten die notwendige finanzielle Entlastung und gute speziaisierte Beratung fur die
Familien.

Alle Betroffenen haben das Bedirfnis, moglichst genau Uber ihr Leiden Bescheid zu
wissen. Um ihre zahlreichen Fragen beantworten zu kdnnen, ist eine prézise medizinische
Diagnosestellung nétig.



Das in den letzten Jahrzehnten erheblich erweiterte und verfeinerte diagnostische
Instrumentarium erlaubt es dem Arzt, die dafir ndtigen Unterlagen in standig besser
werdender Qualitdt und mit geringerer Belastung des Patienten zu beschaffen. Dadurch ist
auch seine Verantwortung gestiegen, da die korrekte Beantwortung zahlreicher Fragen der
Patienten Uber den weiteren Verlauf ihres Leidens sehr genaue Kenntnisse der speziellen
Krankheit und ihrer genetischen Grundlagen erfordert; dasselbe gilt fur die Fragen von
Blutsverwandten Uber Risiken fur ihre Nachkommen.

Die Familien haben ein Anrecht auf umfassende Untersuchung mit den modernsten
verfugbaren Methoden sowie auf ausfuhrliche fachkundige Beratung nach préaziser
Diagnosestellung. Dagegen ist niemand verpflichtet, bel sich oder bel seinen Kindern
diagnostische Untersuchungen durchfiihren zu lassen: Das «Recht auf Nicht-Wissen» muss
voll gewahrt bleiben.

Die vorliegenden Richtlinien sollen Arzten in der Praxis helfen, sich ohne grossen
Zeitaufwand einen Uberblick Uber die komplexen Fragen auf medizinischen und
nichtmedizinischen Gebieten zu verschaffen, um Fehlentscheide infolge Unkenntnis wichtiger
Gegebenheiten zu vermeiden.

Sehr viel intensiveres Studium der Spezial-Literatur Uber Grundlagen der Genetik sowie
Uber technische, juristische und ethische Einzelfragen ist fur alle digjenigen Arzte
unerlasslich, die selber in der genetischen Untersuchung oder Beratung tétig werden wollen. —
Alle anderen Kollegen, denen dieses Engagement nicht moglich ist, kénnen ausgewiesene
Spezialisten zu Konsilien oder fir umschriebene Auftrage beiziehen.

Pranatale Diagnostik

Genetische Beratung soll heute schon vor der Geburt eines kranken Kindes einsetzen. Dies ist
maoglich, weil diagnostische Hilfen zur Verfigung stehen, die schon in der
Frihschwangerschaft prézise Befunde liefern. Die meisten pranatalen Untersuchungen
ergeben ein negatives Resultat und erméglichen es so dem Arzt, die Hoffnung der Eltern auf
ein gesundes Kind zu bestétigen. Diese Aussage bezieht sich selbstverstandlich nur auf die
bestimmte, in dieser Familie vorkommende Erbkrankheit. Dagegen wird nattrlich kein Arzt je
eine globale «Garantie fir ein gesundes Kind» abgeben konnen, wie von Gegnern dieser
Untersuchungen vielfach behauptet wird; auch in der Prénatalzeit muss die Diagnostik, wie
allgemein in der Medizin, auf eine spezfische Fragestellung ausgerichtet sein, und die
Antwort wird sich auf diese beschranken.

Wenn pranatale Untersuchungen hingegen zeigen, dass ein Fetus von der gesuchten
Erbkrankheit betroffen ist, stellen sich neue Aufgaben:

Falls die Krankheit postnatal wirksam behandelt oder geheilt werden kann, hat man Zeit,
in aler Ruhe die ndtigen Vorbereitungen zu treffen (Beispiel: bei vererbten Immundefekten
ist durch Knochenmarktransplantation eine Heilung moglich; die Erfolgsaussichten sind
wesentlich besser, wenn das Kind bel der Geburt nicht kontaminiert wird und wenn die
Behandlung frih einsetzen kann). Falls keine wirksame Behandlung zur Verfligung steht, sind
mit den betroffenen Eltern folgende M églichkeiten zu erwégen:

— Entscheidung fir ene Interruptio, um dem Kind und sich selber im Sinne einer
bewussten Familienplanung voraussehbare Leiden zu ersparen.
— Entscheidung gegen eine Interruptio, meist aus weltanschaulichen Griinden. In diesem

Falle bestehen wieder zwei Mdglichkeiten:

1. Verzicht auf jede pranatale Untersuchung, weil das Schicksal auf jeden Fall

angenommen wird. Diese Option ist deswegen vor der Einleitung — in diesem Falle

unnotiger — diagnostischer Massnahmen zu besprechen (Recht auf Nicht-Wissen).



2. Kein Verzicht auf pranatale Untersuchungen, sondern bewusstes Akzeptieren der
maoglichen zukinftigen Erbkrankheit. Die Zeit der Schwangerschaft soll fur eine
medizinische, geistige und materielle Vorbereitung auf die Geburt und das Leben eines
behinderten Kindes genutzt werden, wozu Selbsthilfegruppen und Behinderten-
Organisationen grosse Hilfe leisten.
Alle diese Entscheidungen sind von den prospektiven Eltern zu treffen. Der Arzt soll ihnen
dabel beratend, aber nicht direktiv helfen und sie auf alle bestehenden Mdglichkeiten
hinweisen. Wenn die gedusserten oder vermuteten Wiinsche der Eltern mit den personlichen
moralischen Ansichten des Arztes nicht vereinbar sind, kann er sie an einen Kollegen weiter
weisen, welcher deren Ansichten entgegenkommt.

Ethische Spannweite

Die vorliegenden Richtlinien versuchen die Grenzen des heute as ethisch vertretbar
Angesehenen abzustecken; sie tragen dem Umstand Rechnung, dass die gegenwartigen
Entwicklungen in diesem Bereich kontrovers sind.

Die heute verfugbaren komplexen diagnostischen Techniken 16sen — vor alem bel Nicht-
Betroffenen — oft Unsicherheit oder Angst und als Folge gelegentlich globale Ablehnung aus.
Dafur sind tells ungenigende Kenntnis, teils die Beflirchtung von Missbrauchen
verantwortlich. Der Vorbeugung gegen missbrauchliche Anwendung pranataler Diagnostik
(Beispiel: Wunsch einer Interruptio, wenn das Geschlecht eines gesunden Kindes nicht den
Vorstellungen der «Familienplanung» entspricht) wurde in diesen Richtlinien grosse
Aufmerksamkeit gewidmet.

Sehr verstandliche und begrindete Bedenken von seiten Behinderter oder fur diese
sorgender Organisationen sehen eine Diskriminierung dieser ohnehin schon benachteiligten
Menschen voraus, da sie nicht einem heutigen «ldeamenschen» entspréachen. — Diese
Tendenz ist unleugbar erkennbar. Sie ist aber nicht durch die Verfligbarkeit der neuen
Techniken entstanden, sondern bildet einen Teilaspekt der in unserer Gesellschaft weit
verbreiteten Anspruchshatung und des damit verkoppelten «Machbarkeitswahns». Die
Akzeptanz fir Behinderte hat in letzter Zeit nicht zu-, sondern vielleicht sogar abgenommen.
Die Beflrchtung, dass Eltern solcher Kinder (z.B. mit Trisomie 21) in der Gesellschaft
Vorwirfe gemacht werden, ist nicht aus der Luft gegriffen. Eine Einschrénkung oder gar ein
Verbot heute bekannter &rztlicher Handlungen wirde daran aber nichts andern. Gegen die
Diskriminierung Behinderter wird man wie bisher mit Aufkl&rung und steter Bitte um
Hilfsbereitschaft angehen miissen. Umgekehrt wére es ethisch nicht vertretbar, anderen Eltern
die Benutzung aller vorhandenen medizinischen Mdglichkeiten verbieten zu wollen, wenn sie
selber deren Folgen moralisch verantworten konnen. Mehr Toleranz fir die Bedurfnisse und
Wunsche der Mitmenschen ist aso von beiden Seiten, den Gesunden und den Kranken,
erwinscht.

Beratung

Ganz besonderes Gewicht wird in diesen Richtlinien auf die Beratung gelegt. In Analogie zur
Diagnostik kénnen nur gut informierte Arzte auch eine wohl fundierte Beratung bieten. Wer
dieser Forderung nicht genugen kann, wird sich bei Fachleuten erkundigen oder die
Ratsuchenden fiir diese Probleme dorthin Uberweisen. Dies gilt ebenso fir fachtechnische
Fragen der Genetik wie flr spezialisiserte Beratungsstellen der Invalidenversicherung, fur
Selbsthilfe- und Behinderten-Organisationen oder fir juristische und ethische/religitse
Belange.
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