Information zur molekulargenetischen Untersuchung
(DNA-Diagnostik, Gendiagnostik)

Kommission fur Grundpositionen und ethische Fragen der Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik e.V. (GfH)

Molekulargenetische Untersu-
chungen haben das Ziel, Ver-
dnderungen der Erbsubstanz
festzustellen oder auszu-
schlieBen. Diese Untersu-
chungen erfolgen in der Regel
gezielt im Hinblick auf einzel-
ne Erbanlagen. Ein ungezielter
Ausschluss oder Nachweis
von genetischen Verdnderun-
gen allgemein ist nicht sinnvoll
und wird nicht durchgefihrt.
Als Untersuchungsmaterial
findet meist DNA aus zellkern-
haltigen Blutzellen Verwen-
dung. Hierzu ist eine ein- bis
zweimalige Blutentnahme von
maximal 10 ml notwendig. In
der Regel bedingt eine solche
Blutentnahme keine gesund-
heitlichen Risiken. Bei Friihge-
borenen, Séuglingen und
Kleinkindern sollten mégliche
spezielle Risiken einer solchen
Blutentnahme mit dem Kin-
derarzt besprochen werden.
Es ist méglich, dass eine klei-
nere Blutmenge ausreichend
ist.

In der Regel erfolgt eine sog.
direkte Gendiagnostik. Hierbei
werden die krankheitsverursa-
chenden Verdnderungen (Mu-
tationen) in einer Erbanlage
(einem Gen) direkt nachge-
wiesen bzw. ausgeschlossen.
Wenn eine Mutation nachge-
wiesen wird, hat dieser Be-
fund in der Regel eine hohe
Sicherheit (geringe Rate sog.
falsch positiver Befunde).
Wenn eine vererbbare Genva-
riante (Polymorphismus), die
far den Gesundheitszustand

keine Bedeutung hat, festge-
stellt wird, wird sie nicht un-
bedingt im Befund vermerkt.
Sollte eine Variante jedoch
schwer von einem mdéglicher-
weise krankhaften Befund zu
unterscheiden sein, so wird
dies im Befund angegeben
und mit Ihnen besprochen.
Wenn bei einer direkten Gen-
diagnostik keine Mutationen
gefunden werden, kénnen je
nach Erkrankung bzw. Erban-
lage trotzdem far die Erkran-
kung verantwortliche Mutatio-
nen in dem untersuchten Gen
oder Mutationen in anderen
Genen vorliegen.

Deshalb kann ein aufgrund
der gewéhlten Untersu-
chungsmethode unauffélliges
Ergebnis zu einer falschen
Aussage im Hinblick auf die
Anlagetrdgerschaft  flihren
(nicht zutreffend normaler
oder falsch negativer Befund).
Hieriber werden Sie gegebe-
nenfalls gesondert beraten.

Fur bestimmte Erkrankungen
kann eine indirekte Gendiag-
nostik durchgefahrt werden,
wenn keine direkte Gendiag-
nostik méglich ist. Bei der in-
direkten Gendiagnostik wer-
den nicht die Mutationen
selbst, sondern genetische
,Marker” innerhalb oder in der
Nachbarschaft des jeweiligen
krankheitsverursachenden
Gens untersucht. Hiertiber
werden Sie gegebenenfalls
gesondert beraten.

Wenn mehrere Mitglieder ei-
ner Familie untersucht wer-
den, ist eine korrekte Befunad-
interpretation davon abhén-
gig, dass die angegebenen
Verwandtschaftsverhéltnisse
der Wirklichkeit entsprechen.
Sollte ein Befund zur Infrage-
stellung der angegebenen
Verwandtschaftsverhéltnisse
(z. B. der Vaterschaft) fihren,
teilen wir Ihnen dies nur dann
mit, wenn es zur Erfallung un-
seres Untersuchungsauftrags
unvermeidbar ist.

Eine mdégliche Fehlerquelle
bei der medizinischen Labor-
diagnostik liegt in Probenver-
wechslungen. Es werden alle
tblichen Sicherungsvorkeh-
rungen getroffen, um Proben-
verwechslungen zu vermei-
den.

Wenn Sie einer Aufbewahrung
der Probe fir Forschungs-
zwecke nicht zustimmen soll-
ten, wird nicht verbrauchtes
Untersuchungsmaterial der
Gendiagnostik nach Ab-
schluss der speziellen mole-
kulargenetischen Diagnostik
vernichtet.
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