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1. Jede molekulargenetische Labor-
diagnostik im Rahmen medizinisch
genetischer Fragestellungen muß mit
dem Angebot einer genetischen Bera-
tung verbunden sein. Die Inan-
spruchnahme der Untersuchung ist
freiwillig, ebenso die der genetischen
Beratung. Die Untersuchung darf nur
mit der Einwilligung der betreffenden
Person bzw. des gesetzlichen Vertre-
ters und unter Einhaltung der für ärzt-
liche Maßnahme geforderten Rah-
menbedingungen (Aufklärungspflicht,
Schweigepflicht, Datenschutz etc.)
durchgeführt werden. Die Einwilligung
sollte nach Möglichkeit schriftlich er-
teilt werden. Der Patient/Ratsuchende
kann jederzeit die Einstellung der Un-
tersuchung verlangen.

2. Bei molekulargenetischer Labordia-
gnostik zur Absicherung klinischer Ver-
dachtsdiagnosen muß spätestens nach
Erhebung eines auffälligen Befundes
dem Patienten bzw. dessen Eltern eine
genetische Beratung angeboten wer-
den. Die anfordernde oder untersu-
chende Stelle muß die Möglichkeit zur
genetischen Beratung sicherstellen.
Dem Patienten bleibt anheimgestellt,
seine Familienangehörigen auf die
Möglichkeit oder Notwendigkeit einer
molekulargenetischen Diagnostik hin-
zuweisen. Eine aktive Beratung (Infor-
mierung von Angehörigen durch den
Arzt) darf nicht erfolgen. 

3. Eine genetische Beratung muß be-
reits vor der Untersuchung dann an-
geboten werden, wenn abzusehen ist,
daß der Befund für die Familienpla-
nung der untersuchten Person oder
deren Angehörige von Bedeutung sein
könnte.  International und national
geltende Richtlinien zur Durchführung
prädiktiver genetischer Tests (wie z. B.
die Richtlinien zur Durchführung mo-
lekulargenetischer Untersuchungen
bei der Huntington-Krankheit) sind
einzuhalten. Molekulargenetische Un-
tersuchungen, die den Charakter ei-
nes Bevölkerungs-Screenings haben,
d.h. ohne einen spezifischen Anlaß zur
Abklärung der individuellen Prognose
der untersuchten Probanden oder de-
ren Nachkommen durchgeführt wer-
den, setzen eine umfassende Auf-
klärung und ebenfalls ein individuelles
Beratungsangebot voraus.

4. Die Untersuchung klinisch gesunder
Minderjähriger setzt in der Regel de-
ren Einwilligungsfähigkeit voraus. Eine
Ausnahme kann dann gesehen wer-
den, wenn sich aus dem Befund un-
mittelbare Konsequenzen hinsichtlich
präventiver oder therapeutischer Maß-
nahmen für die untersuchte Person er-
geben. In seltenen Fällen kann die Un-
tersuchung eines Kindes unabdingbar
sein, um eine Aussage über den Über-
trägerstatus oder die Erkrankungs-
wahrscheinlichkeit eines Familienan-
gehörigen treffen zu können. In derar-
tigen Fällen muß zwischen dem Recht
des Kindes auf Nichtwissen und dem
Wunsch des Familienangehörigen,
Wissen über den genetischen Status
zu erlangen, abgewogen werden. In
der Regel ist dem Recht des Kindes
auf Nichtwissen Vorrang zu gewähren.
In den Einzelfällen, in denen das in-
formationelle Selbstbestimmungsrecht
des Kindes zugunsten des Informati-
onsbedürfnisses des Familienan-
gehörigen außer Kraft gesetzt wird, ist
auf die spätere Möglichkeit einer ge-
netischen Beratung hinzuweisen. 

5. Der Umfang einer molekulargeneti-
schen Laboruntersuchung soll der je-
weiligen Fragestellung angemessen
sein. Bei vorgeburtlichen Untersu-
chungen ist gegebenenfalls eine Un-
tersuchung zum Ausschluß einer Be-
fundverfälschung aufgrund maternaler
Kontamination durchzuführen.

6. Das dem anfordernden Arzt mitge-
teilte schriftliche molekulargenetische
Gutachten sollte die relevanten La-
bordaten, eine Interpretation des Be-
fundes und ggf. eine Stellungnahme
über den klinischen Bezug enthalten.
Die für die Befunderhebung relevanten
Untersuchungsmaterialien sind so zu
archivieren, daß eine spätere Über-
prüfung des Befundes stattfinden
kann. Sofern es für die Erfüllung des
Untersuchungsauftrages nicht erfor-
derlich ist, soll der Schwangeren das
kindliche Geschlecht nicht vor der 14.
Schwangerschaftswoche p.m. mitge-
teilt werden.

7. Sofern im Rahmen der qualitätssi-
chernden Maßnahmen (Ringversuche)
des Berufsverbandes Standards für
die Qualität und den Umfang der Dia-
gnostik definiert werden, ist diesen

Standards in ihrer gültigen Fassung zu
folgen. 

8. Zu den Voraussetzungen für die
selbständige und verantwortliche Er-
stellung molekulargenetischer Befun-
de und Gutachten zählen der Nach-
weis einer mindestens zweijährigen
Tätigkeit auf diesem Gebiet und die
entsprechende Qualifikation (Facharzt
für Humangenetik, Zusatzbezeichnung
Medizinische Genetik nach der bis
1993 geltenden (Muster-)WBO, oder
Fachhumangenetiker GfH/GAH). Hin-
sichtlich der Befugnis zur Ausübung
der Tätigkeit im Einzelfall wird auf die
Bestimmungen der Weiterbildungs-
und Berufsordnungen der Ärztekam-
mern verwiesen. Für das Labor be-
steht die Verpflichtung zur Teilnahme
an qualitätssichernden Maßnahmen,
sofern sie vom Berufsverband veran-
laßt werden.
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