Leitlinie

Genetische Diagnostik bei Kindern und Jugendlichen

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 préadiktive genetische Diagno-
stik im Kindesalter ist dann sinnvoll,
wenn mit dem Auftreten einer Erkran-
kung in diesem Lebensalter zu rech-
nen ist, und wenn sinnvolle medizini-
sche MaBnahmen zur Pravention der
Erkrankung selbst bzw. zur Préaven-
tion von Komplikationen oder zur
Therapie ergriffen werden kénnen. Die
Indikation zu einer pradiktiven gene-
tischen Diagnostik sollte im Rahmen
einer genetischen Beratung gestellt
werden (siehe hierzu Richtlinie zur
pradiktiven genetischen Diagnostik
der Bundesarztekammer sowie Leitli-
nie Genetische Beratung).

3. Fur eine erst im Erwachsenenalter
auftretende Erkrankung sollte dage-
gen bei einem gesunden Kind in der
Regel keine pradiktive Diagnostik
durchgefiihrt werden. Eine Ausnahme
von dieser Regel kann nur dann gese-
hen werden, wenn fir den Fall eines
positiven Untersuchungsergebnisses
anerkannte, fur die Gesundheit des
Kindes wichtige, medizinische Inter-
ventionen angeboten werden kénnen.
Anderenfalls hat grundséatzlich der
Respekt vor der individuellen Ent-
scheidungsautonomie des Kindes
hinsichtlich der Inanspruchnahme von
genetischen Untersuchungen Vorrang
vor den eventuellen Winschen Dritter
und damit auch der Eltern nach der
Durchfiihrung einer pradiktiven Dia-
gnostik. Diese sollte immer und so-
lange zuriickgestellt werden, bis das
Kind nicht nur den genetischen Sach-
verhalt, sondern auch die emotiona-
len und sozialen Konsequenzen der
verschiedenen mdglichen Untersu-
chungsergebnisses verstehen kann.
Unabhangig von der Zurlckstellung
einer pradiktiven genetischen Diagno-
stik sollte mit dem Kind auf eine dem
jeweiligen Alter angemessene Weise
Uber die in Frage stehende Erkran-
kung, deren Erblichkeit und die M&g-
lichkeiten der Diagnostik gesprochen
werden.

4. Es mag Situationen geben, in de-
nen Eltern die Untersuchung ihres
Kindes im Hinblick auf eine sich in
der Regel erst im Erwachsenenalter
manifestierende Erkrankung aus per-
sonlichen Grinden dringend win-
schen. In einer solchen Situation soll-
te die Familie umfassend Uber alle
denkbaren Aspekte dieses Untersu-
chungswunsches beraten werden.
Wenn die Untersuchung aus medizi-
nischer Sicht nicht sinnvoll ist und
keine sonstigen dringenden Griinde
fir die Durchflihrung der Untersu-
chung sprechen, kann die Durchfih-
rung verweigert werden. Die Griinde
fir die Durchfiihrung einer Untersu-
chung missen umso dringender sein,
je schwerwiegender die in Frage ste-
hende Diagnose bzw. Erkrankung ist.

5. Eine gezielte Untersuchung auf ei-
nen Ubertragerstatus ohne klinische
Symptomatik fur eine rezessiv erbli-
che Erkrankung oder eine balancier-
te, familiar aufgetretene strukturelle
Chromosomenstdrung sollte nicht
durchgefiihrt werden, wenn das Er-
gebnis ausschlieBlich fir spatere re-
produktive Entscheidungen des Kin-
des selbst von Bedeutung ist. Die
Untersuchung sollte zurlickgestellt
werden, bis das Kind alle damit zu-
sammenhangenden Sachverhalte und
psychosozialen Implikationen ver-
steht. Wahrend der Beratung sollte
den Eltern ausfihrlich die jeweilige
Bedeutung einer Inanspruchnahme
bzw. Nichtinanspruchnahme der
Untersuchung erklart werden, so dass
sie ihre Verantwortung hinsichtlich ei-
ner spateren Information des Kindes
wahrnehmen kdnnen.

6. Es gibt Situationen, in denen die
Untersuchung des Ubertrégerstatus
eines Kindes zur genetischen Bera-
tung anderer Familienmitglieder bei-
tragen kann. In diesen Féllen sollten
Kinder nicht routineméaBig in die
Untersuchungen eingeschlossen wer-
den. Ein Grund fur die Untersuchung
eines Kindes kann dann gesehen
werden, wenn das Ergebnis erforder-
lich ist, um eine von anderen Angeho-
rigen gewlinschte, genauere Aussage
Uber deren genetischen Status zu
machen. Jeder Einzelfall sollte jedoch
im Hinblick auf die Notwendigkeit der
Untersuchung und die Aussagekraft

moglicher Ergebnisse bewertet wer-
den. Weiterhin sollte den Eltern/Erzie-
hungsberechtigten empfohlen wer-
den, das Kind spater Uber die Még-
lichkeit einer genetischen Beratung zu
informieren

7. Bei einer Untersuchung, die vorge-
burtlich oder zur differentialdiagnosti-
schen Abklarung einer Symptomatik
durchgefuhrt wird, kann unvermeid-
bar die Information Uber den Hetero-
zygotenstatus eines Kindes anfallen.
Hiertber sollten die Eltern im voraus
beraten und darauf hingewiesen wer-
den, dass die Information Uber den
eventuellen Heterozygotenstatus bei
einem klinisch gesunden Kind in der
Regel nicht mitgeteilt wird, dem Kind
aber spéter auf jeden Fall zur Verfi-
gung steht. In einer solchen Situation
kann die Wahrung des informationel-
len Selbstbestimmungsrechtes des
Kindes mit dem Informationsbedurf-
nis der Eltern in Konflikt geraten. Da
dieser Konflikt nicht grundsatzlich mit
einer fur alle Fallkonstellationen ver-
bindlichen Regelung I6sbar ist, muss
die Entscheidung tber den Umgang
mit der Information Uber den kind-
lichen Heterozygotenstatus in jedem
Einzelfall von den Beteiligten neu er-
arbeitet werden.

8. Im Zusammenhang mit einer Adop-
tion kann das Ergebnis einer geneti-
schen Untersuchung eines Kindes
Einfluss auf Entscheidungen haben,
die fur das Kind getroffen werden.
Eine Untersuchung sollte jedoch nicht
zur Voraussetzung fir die Freigabe
zur Adoption oder fur eine adaquate
Vermittlung gemacht werden. Die un-
ter 1. bis 7. gemachten Empfehlungen
behalten auch in dieser Situation ihre
Gultigkeit. Jeder Einzelfall sollte unter
Hinzuziehung einer gemaB den Leitli-
nien zur genetischen Beratung hierfur
beféhigten Person und unter Berik-
ksichtigung aller Ubrigen entschei-
dungsrelevanten Faktoren diskutiert
und entschieden werden.

9. Fur die genetische Diagnostik bei
Jugendlichen vor dem 18. Lebensjahr
gelten die gleichen vorstehend ge-
nannten Prinzipien wie fur die Unter-
suchung von Kindern. Jugendliche
sollten jedoch in angemessener
Weise und entsprechend dem indivi-

GfH Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik www.gfhev.de

Leitlinie Genetische Diagnostik bei Kindern und Jugendlichen



Leitlinie Genetische Diagnostik bei Kindern und Jugendlichen

2

duellen Reifegrad und Entwicklungs-
stand in den Beratungs- und Ent-
scheidungsfindungsprozess
einbezogen werden.
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