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Stellungnahme zur genetischen Diagnostik
bei Kindern und Jugendlichen

Kommission fiir Offentlichkeitsarbeit und ethische Fragen

der Gesellschaft fir Humangenetik e.V.

1.

Genetische Diagnostik bei Kindern
und Jugendlichen ist dann angezeigt,
wenn sie zur Klarung der Differential-
diagnose einer bestehenden Sympto-
matik bzw. zur Feststellung einer Er-
krankungsursache erforderlich ist.

2.

Eine pradiktive genetische Diagnostik
im Kindesalter ist dann sinnvoll, wenn
mit dem Auftreten einer Erkrankung
regelmafig in diesem Lebensalter zu
rechnen ist, und wenn sinnvolle medi-
zinische MalRnahmen zur Pravention
der Erkrankung selbst bzw. von Kom-
plikationen oder zur Therapie ergriffen
werden kénnen.

3.

FUr eine erst im Erwachsenenalter auf-
tretende Erkrankung sollte dagegen
bei einem gesunden Kind in der Regel
keine pradiktive Diagnostik durchge-
fihrt werden. Eine Ausnahme von die-
ser Regel kann nur dann gesehen
werden, wenn fur den Fall eines posi-
tiven Untersuchungsergebnisses an-
erkannte, fur die Gesundheit des Kin-
des wichtige, medizinische Interven-
tionen angeboten werden kénnen. An-
derenfalls hat der Respekt vor der in-
dividuellen Entscheidungsautonomie
des Kindes hinsichtlich der Inan-
spruchnahme von genetischen Unter-
suchungen Vorrang vor den eventuel-
len Wiinschen Dritter und damit auch
der Eltern nach der Durchfuhrung ei-
ner pradiktiven Diagnostik. Diese soll-
te immer und solange zuriickgestellt
werden, bis das Kind nicht nur den
genetischen Sachverhalt, sondern
auch die emotionalen und sozialen
Konsequenzen der verschiedenen
maoglichen Untersuchungsergebnisses
verstehen kann. Ein solches Ver-
standnis dilrfte in der Regel ab
dem18. Lebensjahr gegeben sein.

4.

Die Zuruckstellung einer pradiktiven
genetischen Diagnostik sollte jedoch
nicht verhindern, dal mit dem Kind
auf eine dem jeweiligen Alter ange-
messene Weise Uber die infrageste-
hende Erkrankung, deren Erblichkeit
und die Mdglichkeiten der Diagnostik
gesprochen wird. Es mag Situationen
geben, in denen Eltern die Untersu-
chung ihres Kindes im Hinblick auf
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eine sich in der Regel erst im Erwach-
senenalter manifestierende Erkran-
kung aus person-lichen Griinden drin-
gend wiinschen. In einer solchen Si-
tuation sollte die Familie umfassend
Uber alle denkbaren Aspekte dieses
Untersuchungswunsches  beraten
werden. Wenn die Untersuchung aus
medizinischer Sicht nicht sinnvoll ist
und keine sonstigen dringenden Griin-
de fur die Durchfiihrung der Untersu-
chung sprechen, kann die Durch-
fuhrung verweigert werden. Die Griun-
de fir die Durchfuhrung einer Unter-
suchung missen umso dringender
sein, je schwerwiegender die infra-
gestehende Diagnose bzw. Erkran-
kung ist.

5.

Fir einige Erkrankungen liegen nur
ungenugende oder unsichere Daten
vor, so daR nicht sicher beurteilt wer-
den kann, ob eine pradiktive Diagno-
stik im Kindesalter fur das (noch nicht)
betroffene Kind medizinisch sinnvoll
ist. Vor der Einfihrung von Untersu-
chungsverfahren fir solche Erkran-
kungen muf} die Fragestellung des
eventuellen medizinischen Nutzens
und der psychosozialen Bedeutung ei-
ner pradiktiven Diagnostik untersucht
werden. Entsprechende Forschungs-
projekte sollten zusatzlich zur medizi-
nischen vor allem eine psychosoziale
Evaluation beinhalten, da deren Er-
gebnisse dann eine vorrangige Be-
deutung fir klinische Entscheidungen
bekommen, wenn sich der rein medi-
zinische Nutzen als unsicher oder
unerheblich herausstellt. Bei Erkran-
kungen, bei denen der moégliche me-
dizinische Nutzen einer pradiktiven
Diagnostik eine Studie rechtfertigt,
kann eine psychosoziale Evaluation
wertvolle Erkenntnisse im Hinblick auf
maogliche psychosoziale Faktoren bei
der pradiktiven Diagnostik fur andere
Erkrankungen liefern.

6.

Eine gezielte Untersuchung des Uber-
tragerstatus fur eine rezessiv erbliche
Erkrankung oder eine balancierte, fa-
miliar aufgetretene Chromosomen-
translokation sollte nicht durchgefiuihrt
werden, da das Ergebnis ausschliel3-
lich fir spétere reproduktive Entschei-
dungen des Kindes selbst von Bedeu-
tung ware. Die Untersuchung sollte

zurlickgestellt werden, bis das Kind
alle damit zusammenhdngenden
Sachverhalte und psychosozialen Im-
plikationen versteht und selber nach
der Untersuchung fragt. Durch die Be-
ratung der Eltern sollte jedoch sicher-
gestellt werden, daR diese die jeweili-
ge Bedeutung einer Inanspruchnahme
bzw.Nichtinanspruchnahme der Un-
tersuchung verstehen, so daR sie ihre
Verantwortung hinsichtlich einer spéa-
teren Information des Kindes wahr-
nehmen kénnen.

7.

Es gibt Situationen, in denen die Un-
tersuchung des Ubertragerstatus ei-
nes Kindes zu der genetischen Bera-
tung anderer Familienmitglieder bei-
tragen kann. In diesen Fallen sollten
Kinder nicht routinemafig in die Un-
tersuchungen eingeschlossen werden.
Ein Grund fur die Untersuchung eines
Kindes kann dann gesehen werden,
wenn das Ergebnis erforderlich ist, um
eine von anderen Angehdrigen ge-
winschte, genauere Aussage Uber de-
ren genetischen Status zu machen.
Jeder Einzelfall sollte jedoch im Hin-
blick auf die Notwendigkeit der Unter-
suchung und die Aussagekraft mégli-
cher Ergebnisse bewertet werden.
Weiterhin sollte sichergestellt sein,
daR dem Kind spéter eine genetische
Beratung angeboten wird. Die Bedeu-
tung dieser Untersuchungen fur das
Kind und die Familie sollte retrospek-
tiv und prospektiv evaluiert werden.

8.

Bei einer Untersuchung, die vorge-
burtlich oder zur differentialdiagnosti-
schen Abklarung einer Symptomatik
durchgefuhrt wird, kann unvermeidbar
die Information tber den Heterozygo-
tenstatus eines Kindes anfallen. Hierl-
ber sollten die Eltern im voraus bera-
ten und darauf hingewiesen werden,
daf die Information tber den eventu-
ellen Heterozygotenstatus dem Kind
spater auf jeden Fall zur Verfiigung
steht. Ein solcher Befund soll in der
Regel jedoch zunachst nicht mitgeteilt
werden, wenn es fur die Erfullung des
Untersuchungsauftrages nicht unbe-
dingt erforderlich ist. In einer solchen
Situation kann die Wahrung des infor-
mationellen Selbstbestimmungsrech-
tes des Kindes mit dem Informations-
bedurfnis der Eltern in Konflikt gera-
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ten. Da dieser Konflikt nicht
grundsétzlich mit einer fur alle Fall-
konstellationen verbindlichen Rege-
lung Iésbar ist, muB die Entscheidung
Uber den Umgang mit der Information
Uber den kindlichen Heterozygoten-
status in jedem Einzelfall von den Be-
teiligten neu erarbeitet werden.

9.

Im Zusammenhang mit einer Adoption
kann das Ergebnis einer genetischen
Untersuchung eines Kindes EinfluR
auf Entscheidungen haben, die fur das
Kind getroffen werden. Eine Untersu-
chung sollte jedoch nicht zur Voraus-
setzung fur die Freigabe zur Adoption
oder fur eine adaquate Vermittlung ge-
macht werden. Die unter 1. bis 7. ge-
machten Empfehlungen behalten auch
in dieser Situation ihre Giltigkeit. Je-
der Einzelfall sollte unter Hinzuziehung
eines medizinischen Genetikers und
unter Berlicksichtigung aller Gbrigen
entscheidungsrelevanten Faktoren
diskutiert und entschieden werden.

10.

Fur die genetische Diagnostik bei Ju-
gendlichen vor dem 18. Lebensjahr
gelten die gleichen vorstehend ge-
nannten Prinzipien wie fur die Unter-
suchung von Kindern. Jugendliche
sollten jedoch in angemessener Wei-
se und entsprechend dem individuel-
len Reifegrad und Entwicklungsstand
in den Beratungs- und Entschei-
dungsfindungsprozel?  einbezogen
werden.
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