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Zusammenfassung

Die geplante Revision des Bundesgeset-
zes liber genetische Untersuchungen
beim Menschen gibtAnlass, die geltende
Praxis der erlaubten und verbotenen
Verwendung von genetischen Untersu-
chungsbefunden in der medizinischen
Risikopriifung der Lebensversicherung
zudiskutieren. Des Weitern soll der Stel-
lenwert genomischer Untersuchungen
fiir die Risikopriifung im bereits ange-
brochenen Zeitalterderpersonalisierten
Medizin abgeschitzt werden. Die Ein-
schrdankung derinformationssymmetrie
zwischen Antragsteller und der Versi-
chertengemeinschaft durch das Verbot
der Nachfrage nach Resultaten bereits
durchgefiihrter prasymptomatischer
Gentests bei Todesfallsummen bis CHF
400 000 oder Invaliditdtsjahresrenten
bis CHF 40 000 sollte (iberdacht werden.
Die auf dem individuellen Genom ba-
sierte «personalisierte Medizin» wird
maglicherweise in weiteren Bereichen
der Gesundheitslandschaft die Aufga-
benteilung zwischen Solidargemein-
schaftund Eigenverantwortung neu de-
finieren.

Schon fiinf Jahre nach der Inkraftset-
zung des Bundesgesetzes liber geneti-
sche Untersuchungen beim Menschen
(GUMG, 1. April 2007) wird der Bundes-
ratbeauftragt,das Gesetzzurevidieren.
Begriindet wird die Motion mit der
raschen Entwicklung der genetischen
Untersuchungen beim Menschen, den
sinkenden Kostendieser Methoden und
dem Schutz der Bevolkerung in einem
sensiblen Bereich, dervon einem wach-
senden und unkontrollierten Internet-
markt bedroht ist. Heute ist es leicht
moglich, sich einen Wangenabstrich zu
machen und ihn zur genetischen Unter-
suchung ins Ausland zu schicken, z.B.
an www.23andMe.com. Solche Unter-
suchungen kdnnen manifeste oder zu-
kiinftige Krankheiten betreffen oder
auch Fragen zur eigenen Herkunft und
zur Ahnenforschung beantworten. Als
bioethisch schwierig gelten pradiktive
Gentests, die Erkrankungsrisiken indi-
viduell beziffern. Das betroffene Indivi-
duum sollte fachtechnisch beraten wer-
den, um die Aussage und Grenzen des
Gentests zu verstehen. Die Beratung
sollte wenn moglich sinnvolle Praventi-
onsmassnahmen aufzahlen, Fragen zur
Familienplanung beantworten und ganz
allgemeinzurpersonlichen Bewaltigung
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des genetischen Wissens beitragen. Bei
der Gesetzesrevision stehen die The-
menbereiche Internet, Personlichkeits-
schutz,angemessene humangenetische
Beratung sowie Kosten und Informati-
onsstrategien fiir die Bevdlkerung im
Vordergrund. Fiirdie Lebensversicherer
ist die bevorstehende Revision des
GUMG eine Gelegenheit, die bisherige
Umsetzung des GUMG im Alltag der Pri-
vatversicherung zu wiirdigen. Zweitens
sollder Stellenwert genomischer Unter-
suchungen fiir die medizinische Risiko-
priifungimneuen Zeitalterder persona-
lisierten Medizin abgeschatzt werden.
Inder molekularen Medizin gehoren Pra-
ventions- und Therapieentscheide ba-
sierend auf der Kenntnis des individuel-
len Genoms bereits zum Alltag. Beispiele
finden sich z.B. in der Onkologie oder
in der Pharmakogenetik.

1. Gentests unter dem Bundesgesetz
iiber genetische Untersuchungen
beim Menschen (GUMG 2007)
Andersalsinderobligatorischen Sozial-
versicherung, bei der der Gesundheits-
zustand der Versicherten nicht gepriift
wird und eine Quersubventionierung
durch Personen mit niedrigem Risiko zu-
gunstender Personen mithohem Risiko
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erfolgt, beruht die private Lebensversi-
cherung auf einer risikoaddquaten Prd-
mienberechnung. Die Privatversiche-
rungen sind freiwillige Versicherungen
ohne Abschlusszwang. Eine risikoge-
rechte Pramienberechnungsetztvoraus,
dass der Versicherer das Risiko kennt
und einschdtzen kann.

Im GUMG wird zwischen verschiedenen
Kategorienvon Gentestsund deren Ver-
wendung durch die Lebensversicherer
unterschieden:

1) Diagnostische Gentests bzw.
Fragen zu Ergebnissen dazu sind
erlaubt.

Nachfragen nach Resultaten bereits
durchgefiihrter prasymptomati-
scher Gentests diirfen nur oberhalb
finanzieller Grenzwerte (Todesfall-
summe CHF 400000 oder Invalidi-
tatsjahresrente CHF 40000) und
unter Einhaltung definierter Proto-
kolle getatigt werden.

Pranatale Gentests diirfen generell
nicht verwertet werden.
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Die Diagnose einer Erbkrankheit oder
einer Veranlagung anhand der Symp-
tome oder der Familienanamnese ist



keine genetische Untersuchungim Sinne
des Gesetzes. Innerhalb der Gentests
wird zwischen prasymptomatischer
und diagnostischer genetischer Unter-
suchung unterschieden. Grundsatzlich
kannjeder Gentestsowohldiagnostisch
als auch prasymptomatisch verwendet
werden, entscheidend ist der Zeitpunkt
der Untersuchung. Das Gesetz erlaubt
Fragen nach diagnostischen Gentests,
also Tests, die zur Abklarung der Ursa-
cheeinerbereits bestehenden Krankheit
eingesetzt werden. Das stark einge-
schrankte Fragerecht der Versicherer
betrifft nurdie aus Sicht des Personlich-
keitsschutzes heiklen prasymptomati-
schen Gentests.

Anlass zu einem Gentest ist meistens
die Befiirchtung eines Antragstellers,
dereinst an einer erblich bedingten
Krankheit zu erkranken, weil das Erb-
leiden bei Verwandten ersten Grades
aufgetreten ist.

1.1. Unterscheidung zwischen Unter-
suchungsverbot und Nachforschungs-
verbot

«Versicherungseinrichtungendiirfen als
Voraussetzung fiirdie Begriindung eines
Versicherungsverhdltnisses weder prd-

symptomatische noch prinatale geneti-
sche Untersuchungen verlangen»
(GUMG, Art. 26 Untersuchungsverbot).
Die Versicherungsgesellschaftenwollten
niemals prdsymptomatische genetische
Tests als Screening fiir eine verfeinerte
Risikoselektion einsetzen. Es besteht
alsoEinigkeitunterallen Beteiligten, dass
der Lebensversicherer nicht die Durch-
flilhrungeines prasymptomatischen Gen-
tests (z. B. Gentestauf Chorea Huntington)
verlangen darf. Diese Gesetzesbestim-
mungwurdeinderVernehmlassungauch
von keiner Seite kritisiert.

«Versicherungseinrichtungen diirfen
vonderantragstellenden Person bei fol-
genden Versicherungen weder die Of-
fenlegungvon Ergebnissen aus friiheren
prdsymptomatischen oder préinatalen
genetischen Untersuchungen oder Un-
tersuchungen zur Familienplanung ver-
langennochsolche Ergebnisseverwerten:

a.—c. ...

d. Lebensversicherungen miteinerVer-
sicherungssumme von hdéchstens
CHF 400000.—;

e. Freiwillige Invaliditdtsversicherun-
gen miteinerjahresrente von hdchs-
tens CHF 40000.—.»

(GUMG, Art. 27 Nachforschungsverbot)
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Abgesehen von den im Artikel 27 vor-
gesehenen Ausnahmen (Lebensversi-
cherungssumme {iber CHF 400000.-
oder Invaliditatsjahresrente tiber CHF
40000.—; Buchstaben d. und e.) sind
also Fragennach bereits durchgefiihrten
genetischen Untersuchungeninder Per-
sonenversicherung nicht zuldssig. Wie
erwdhnt sind diagnostische genetische
Untersuchungen und die Familienanam-
nese von diesem Verbot nicht erfasst.
Interessant ist die Bestimmung, dass
auch irrtimlich oder freiwillig vorlie-
gende prdasymptomatische Gentest-
ergebnisse fiir die Risikobeurteilung
nichtverwendet werdendiirfen. Der Ge-
setzgeber wollte vermeiden, dass An-
tragstellerversuchenkdnnten, aufgrund
eines negativen Gentests giinstigere
Pramienzuerhalten. ZurErlduterung sei
hier als Beispiel die autosomal domi-
nante polyzystische Nierenerkrankung
(ADPKD) aufgefiihrt. Der Vater eines
jungen Versicherungsinteressenten hat
wegen polyzystischer Nierenerkrankung
im Alter von 50 Jahren ein Nierentrans-
plantat erhalten. Das Risiko, dass der
interessierte Sohn auch an ADPKD er-
krankt, betrdgt bei seiner Geburt 50%
und sinkt bis etwa Alter 30 mit jedem
Jahr, in dem man mit moderner Bild-
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gebung keine Nierenzysten findet, auf
praktisch null. Ein negativer Gentest
betreffend ADPKD kann hingegen die
Krankheit und zukiinftige Symptome be-
reits bei Geburt des Probanden oder so-
gar schon vorgeburtlich mit Sicherheit
ausschliessen.

Je nach Versicherungsart und -dauer
wird die Versicherungsgesellschaft den
Versicherungsantragdieses Probanden
nur mit RisikozuschlagoderVorbehalten
annehmen oder gar ablehnen. Wiirde
nun der Antragsteller ein Testergebnis
vorlegen, das nachweist, dass er nicht
Trager der krankmachenden Mutation
ist, ware eine Annahme zu Normal-
bedingungen sinnvoll. Gemaéss Art. 27,
Abs.1des GUMG darfabereinnegatives
Resultat eines prasymptomatischen
Gentestsnichtverwertetwerden. Insol-
chen und dhnlich gelagerten Fallen ist
die GUMG-Bestimmung unrealistisch
und kaum durchzusetzen. Wie schon in
einer friiheren MedInfo-Ausgabe von
Karl Groner geschildert[1], wére folgen-
des Szenario zur Umgehung dieser Ein-
schrankung im Fall der Lebens- und
Invaliditatsversicherung denkbar: An-
fanglich beantragt der Versicherungs-
interessent eine Versicherungvon mehr



als CHF 400000.- resp. 40000.—. Ein
negatives prasymptomatisches Gentest-
Resultatwird deklariertund darf gemass
GUMG von der Versicherungsgesell-
schaft verwendet werden. Die Gesell-
schaft erklart, den Antrag zu Normal-
bedingungen anzunehmen.InderFolge
reduziert der Antragsteller die Leistun-
gen auf die von ihm gewiinschte Hohe
unterderLimite fiirdas Nachforschungs-
verbot.

Noch fragwiirdiger wird das entspre-
chende Szenario fiir einen pathologi-
schen prddiktiven Gentest. Der Antrag-
stellerdeklariertimAntragsformularein
ungiinstiges Testergebnis und reduziert
nach Erhalt der risikogerechten Zusatz-
pramie die beantragten Leistungen un-
ter CHF 400000.—- resp. CHF 40000.—.
Jetzt sind die Voraussetzungen von
Artikel 27 nicht mehr erfiillt und der Ri-
sikopriiferder Gesellschaftdarfden pa-
thologischen prddiktiven Gentest des
urspriinglichen Antrags nicht mehr be-
ricksichtigen. Er muss den Antrag mit
einer Summe unterhalb der Limite fir
das Nachforschungsverbot wider bes-
seres Wissen zu Normalbedingungen
annehmen. Diese Szenarienillustrieren,
weshalb es in der Privatversicherung

erlaubtseinsollte, die Erkenntnisse aus
bekannten prdsymptomatischen gen-
technischen Untersuchungen unabhén-
gig von der Hohe der Risikosumme fiir
die Risikopriifung zu verwenden.

Zum Funktionieren der Privatversiche-
rung sollte Antiselektion vermieden
werden unddie Informationssymmetrie
zwischen Antragsteller und Versiche-
rung sollte so gut wie mdéglich gewahr-
leistet sein. Nursowird verhindert, dass
sich Personen mit hohem Risiko einen
ungerechtfertigt giinstigen Versiche-
rungsschutzzulastendes Versicherten-
kollektivs verschaffen. Die Familienana-
mnese hat mitder Einfiihrung des GUMG
anBedeutung gewonnen. Im «Arztlichen
Untersuchungsbericht» Vorschlag des
SVV wird folgende Formulierung emp-
fohlen: «Sind bei lhren Eltern, Geschwis-
tern, Grosseltern vor Alter 55 neurolo-
gische Storungen, Herzkrankheiten,
Schlaganfall, Diabetes mellitus, Krebs
oder Erbkrankheiten vorgekommen?
Wenn ja: welche Krankheiten?In wie vie-
len Féllen?»

Aus Datenschutzgriinden wird nicht

nach konkreten Personen gefragt. Die
Familienanamnese fallt nicht unter die
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im GUMG verwendete Definition von
prasymptomatischen genetischen Un-
tersuchungen. Die Frage nach der Fami-
lienanamnese ermoglicht es unter Ein-
haltung des Nachforschungsverbots,
Antragsteller mit hereditdarer Belastung
zuerkennenundeine libermédssige Anti-
selektion zu verhindern.

Das Prinzip der Informationssymmetrie
zwischen Antragstellerund der Versicher-
tengemeinschaft wird durch das GUMG
in der Version von 2007 eingeschrankt.
Da Antragsteller nur bei héheren Versi-
cherungssummen die Ergebnisse von
prasymptomatischen Gentestsangeben
miissen,istes moglich, dass sich Antrag-
steller, die ihr erhdhtes Risiko kennen,
sichzielgerichtet gegendieses Risiko und
dessen Folgen versichern.

2. Rolle der Gentests im Zeitalter der
personalisierten Medizin

2.1. Die genetische Revolution und ihre
Folgen

Mitden niichternen Worten «We wish to
suggest a structure for the salt of de-
oxyribose nucleicacid (DNA). This struc-
ture has novel features whichare of con-
siderable biological interest» haben
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1953 Watson und Crick die Entdeckung
derStrukturderErbsubstanzinderZeit-
schrift Nature angekiindigt. 2001 ver-
kiindeten Bill Clinton und Tony Blair in
simultanen Video-Pressekonferenzen
die Nahezu-VollendungdererstenKarte
des menschlichen Erbguts. Das gigan-
tischeinternationale Sequenzierprojekt
des menschlichen Genoms wurde 2003
als Meilenstein formell abgeschlossen
und soll iiber 10 Jahre 30 Milliarden Dol-
lar gekostet haben. Diese menschliche
Genomkarte war eine Konsensus-
Sequenz aus DNA-Beitrdgen unter-
schiedlicher menschlicher Individuen.
Es folgten Publikationen von Gesamt-
Genom-Sequenzen einzelner Persdn-
lichkeiten, scherzhaft auch «Narzis-
some» genannt, namentlich von Craig
Venter, James D. Watson, Stephen Quake
und Gordon Moore. Im Rahmen des Per-
sonal Genome Projects (PGP# 1-...1000)
werden unter Leitung des Harvard-Ge-
netikers George Church (PGP-Proband
#1) die Gesamt-Genome freiwilliger In-
dividuenzusammen mitallenerhobenen
medizinischen Daten auf dem Internet
freizugdnglich publiziertund ausgewer-
tet. Die Produktion dieser exponentiell
wachsenden Datenmenge vonindividu-
ellen Gesamt-Genomen war nurméglich



dank technologischem Fortschritt in
der Sequenzierung von Nukleinsduren.
Jonathan Rothberg hat kiirzlich mit der
Erfindungeines Desktop-DNA-Sequenzi-
erapparates (PGM fiir Personal Genome
Machine, Firma lon Torrent) eine weitere
Etappe der Genetik-Revolutionausgelost
[2]. Motiviert durch die bei Geburt seines
Sohnes Noah manifeste milde Form einer
tuberdsen Sklerose hatte erdieinnovative
Idee, fiir den «next generation sequen-
zer» polymerase Chemie, Nanotechno-
logie und einen Silikon-Chip zu kombi-
nieren. Er verldsst die konventionelle
Registrierungvon G/A/T/C-assoziierten
Farblabels mittels Kamera und nutzt mit
einer pH-Messungdie beim spezifischen
EinbauvonBasen freiwerdenden H+-lo-
nen als Signal. Durch massive parallele
Sequenzierung in Nanovolumina kann
die soooo-Dollar-Maschine in zwei
Stunden einen Durchlauf abschliessen.
Daspersdnliche Genom oder Exomkann
heute innerhalb kiirzester Zeit sequen-
ziert werden.

2.2, Diagnostische und pradiktive Gen-
tests im Zeitalter der personalisierten
Medizin

Personalisierte Medizin bietet Patienten
aufgrundvon Gentests gezielte Vorsorge

und Therapie an. Dieser Quantensprung
in der Gesundheitsversorgung ist das
logische Resultat der kontinuierlichen
Weiterentwicklung von Gendiagnostik
und molekularer Medizin. Beispiele der
personalisierten Onkologie (gezielte Be-
handlung von typisierten Melanomen,
nichtkleinzeller Lungenkarzinomen), der
Pharmakogenetik (Genabhéangige Clo-
pidogrel-Aktivierung) aber auch perso-
nalisierter kardiovaskuldrer Medizin
(NT5E-Mutation und arterielle Verkal-
kung[3]) wurden kiirzlich in einer Uber-
sichtzurpersonalisierten Medizininder
Zeitschrift Cell zusammengefasst.

Zur lllustrationvon Gentestsin diagnos-
tischer versus pradiktiver Indikation er-
wahnen wir zwei Fallstudien, die auch
in der Laienpresse publiziert wurden.
Fiir die anschauliche und differenzierte
Recherche und Darstellung wurden die
jeweiligen Journalistinnen und Journa-
listen mit dem Pulitzer Preis 2008 res-
pektive 2011 flir «explanatoryreporting»
geehrt.

Das Beispiel einerdiagnostischverwen-
deten genetischen Untersuchung ist
die Krankengeschichte des 4-jahrigen
Nicholas Volker, der seit dem Alter von
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15 Monaten an einer schweren Morbus-
Crohn-artigen entziindlichen Darm-
erkrankung litt. Nach jahrelangem, un-
kontrolliertem Verlauf und mehreren
Darmoperationen entschloss man sich
fur die Sequenzierung von Nicolas per-
sonlichem Exom. Man identifizierte die
krankmachende Mutation in einem X-
chromosomal vererbten Inhibitor der
Apoptose (programmierter Zelltod).
Die verminderte Apoptose-Hemmung
erklarte die entziindliche Darmerkran-
kung und sagte zusatzlich ein hohes
Risiko flireintddliches Haemophagozy-
tose-Syndromvoraus. Der Patient erhielt
aufgrund der Exom-Analyse ein alloge-
nesKnochenmarkstransplantatundsein
Zustand hat sich stark gebessert.

Ein Beispiel fiir die Verwendung eines
pradiktiven Gentests zur Risikoanalyse
wurde durch Amy Harmon in der New
York Times mit sdmtlichen ethischen Fra-
gen und Dilemmas beschrieben und
2008 mit dem Pulitzer-Preis fiir «expla-
natory reporting» belohnt[6]. Erzahltund
reflektiert wird die personliche Anam-
nese und Familiengeschichte der Medi-
zinerin Deborah Lindner, die sich wegen
BRCA1-Mutation im Alter von 33 Jahren
prophylaktisch beidseits die Brust ent-
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fernen ldsst. Frauen mit familiarem Brust-
und Ovarialkarzinom infolge BRCA1-
(breast cancer) oder BRCA2-Mutation
kénnendurchjahrliche Brust-MRI-Unter-
suchungen risikogerechte Brustkrebs-
Fritherkennungbetreiben, und sie stehen
vor der schwierigen personlichen Ent-
scheidung, durch eine bilaterale Mast-
ektomie und spdtere Ovarektomie den
Ausbruch der vererbten Krebsleiden zu
verhindern. Der in der New York Times
publizierte Stammbaum der Familie von
Dr. Lindner verdeutlicht, dass sich die
Familienmitglieder, die aufgrund des au-
tosomal dominanten Erbganges 50%
Risiko haben, die BRCA1-Mutation und
das hohe Krebsrisiko geerbt zu haben,
nichtalle fiirden Gentest, die Brust-MRI-
Kontrollen und die prophylaktische Ent-
fernungvonbeiden Briistenund Ovarien
entscheiden[7]. Es fehlt z.B. im Stamm-
baum auch Name und Foto eines nicht-
getesteten Bruders einer nicht-geteste-
ten Cousine, der wegen der «Gefahrvon
Diskriminierung aufgrund seines gene-
tischenRisikos» anonym bleiben wollte.

Esistin diesem Zusammenhang unum-
stritten, dass ein Versicherer nicht be-
rechtigt seinsoll,vonAntragstellern die
Durchfiihrung einer prasymptomati-



schen genetischen Untersuchungzuver-
langen. Antragsteller mit familidrem Ri-
siko fiir Krebsleiden werden beim
NachweisrisikogerechterVorsorge oder
nach prophylaktischer Mastektomie
(BRCA1, BRCA2) oder prophylaktischer
Colektomie (FAP) aufgrund vorhande-
ner Statistiken versichert.

Leider gibt es die Gruppe schwerwie-
gender Erbkrankheiten, deren Erkran-
kungsrisiko durch einen prddiktiven
Gentestvorausgesagtwerden kann, fiir
dieaberheute keinevorbeugende Mass-
nahme oder Behandlung moglichist. Zu
dieser Gruppe gehéren Chorea Hunting-
ton, bestimmte Muskeldystrophien oder
Morbus Alzheimer. Esistzu hoffen, dass
durch den Fortschritt der Medizin wei-
tere Massnahmen zur Pravention und
Therapie dieser Krankheitsgruppe ent-
wickeltwerden. Der Einsatzvon prasym-
ptomatischen Gentests wird nicht als
sinnvoll betrachtet, wennkeine effektive
Pravention oder Therapie fiir die Krank-
heitmoglichist. Sowerdenzum Beispiel
beim gesetzlichvorgeschriebenen Neu-
geborenen-Screening («Guthrie-Test»)
mittels Tandem-Massenspektrum-Ana-
lyse eine grossere Zahl pathologischer
Metaboliten bestimmt, jedoch werden

nur jene vorausgesagten Krankheiten
an die behandelnden Padiater und die
Eltern kommuniziert, fiir die es eine
Pravention oder Behandlung gibt.

Zukiinftige Fortschritte indernicht-inva-
siven prdnatalen Diagnostik anhand
fetaler DNA im miitterlichen Plasma er-
laubtzurZeit die nicht-invasive Diagnose
von fetalen Chromosomen-Anomalien,
aberim Prinzipwurde schon gezeigt, dass
mitdernicht-invasiven miitterlichen Blut-
entnahme das gesamte fetale Genom
analysiert werden kann. In diesem Zu-
sammenhang muss die gesetzliche Re-
gelung der Praimplantationsdiagnostik,
der Polkdrperchen-Analyse und der pra-
natalen Diagnostik iberdacht und aufei-
nander abgestimmt werden.

Die Zahl erhéltlicher Gentests wachst
stetig. Die meisten Gentestswurden zur
Voraussage oder Diagnosesicherung
genetisch verursachter Krankheiten
entwickelt. Heute sind 2617 Gentests
erhaltlich[8]. Meilensteine sind die Gen-
tests fiir Phenylketonurie (1963), BRCA
(1991) und Hypertrophe Kardiomyopa-
thie (2010). Einschrdnkend ist zu sagen,
dassdas kostenbewusste britische Gen-
test-Netzwerk (UK Genetic Testing Net-
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work) zur Zeit nur 540 Gentests zuldsst
[9],das sind gerade 22 % derinden USA
in der Praxis durchgefiihrten Gentests.
Zunehmend kommenin Screening-Situ-
ationen mit signifikanter Vortest-Wahr-
scheinlichkeit Gentests fiir sehrseltene
Krankheiten zum Einsatz. Zum Beispiel
werden in mehrals der Halfte von plotz-
lichen,zunachstungeklarten Herztodes-
fallen junger Patienten hereditdre Ar-
rhythmiesyndrome gefunden. Nurinder
Minderzahl der aufgeklarten Falle be-
steht eine strukturelle arrhythmogene
Herzerkrankung, bei der Mehrzahl han-
deltessichumein primdres Arrhythmie-
syndrom gefunden bei strukturell nor-
malem Herz. Zur richtigen Diagnose
fihrt bei den verstorbenen Indexpati-
enten oft nicht die Autopsie, sondern
dieausfiihrliche Familienanamnese und
molekulargenetische Diagnostik. Der
pradiktive Gentest unter den Familien-
mitgliedern erlaubtzum Beispieldie Prd-
ventiondes plotzlichen Herztodes durch
die risikogerechte Implantation eines
Defibrillators.

2.3. Wie deterministisch sind
pradiktive Gentests?

Arzte und Patienten kennen die traditi-
onelle Medizinals ein Wissen tiber Wahr-
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scheinlichkeiten; Unsicherheit und Un-
bestimmtheit gehdren seit jeher dazu.
Die personalisierte Medizin kann mittels
genetischer Informationen prazisere
Voraussagen machen, aber es bleiben
Wahrscheinlichkeitsangaben. Erkran-
kungsrisiken sind multifaktoriell be-
stimmt, abhdngig von Genen und Um-
welt. Bei der Chorea Huntington ist der
genetische Einfluss sehr stark. Bei Ent-
wicklungeiner COPDistderEinfluss des
Rauchens tiberwiegend, aber die Wahr-
scheinlichkeit zur Entwicklung eines Em-
physems wird zum Beispiel genetisch
durch einen partiellen alpha-1-Anti-
trypsin-Mangel verstarkt. Unerwartete
genetische Interaktionen variieren den
Phdnotyp innerhalb einer Familie. So
braucht zum Beispiel ein Patient mit der
lysosomalen Speicherkrankheit Morbus
Fabry ein Nierentransplantat bereits im
Alter von 18 Jahren statt mit 42 Jahren,
dem mittleren Transplantationsalter der
von Morbus Fabry betroffenen Familien-
mitglieder. SelbstderPhdnotyp monogen
bedingter Krankheiten wird durch eine
Vielzahlzusatzlicher Faktoren bestimmt.
Genetisch identische Zwillinge haben
nichtnuraufgrund unterschiedlicher Um-
welteinflisse andere Krankheitsverldufe,
sondern sie kénnen sich in zunehmend



besser verstandenen epigenetischen
Eigenschaften unterscheiden.

Fortschritteindermodernen Bildgebung
undin der biochemischen Analytik aus-
serhalb der Nukleinsduren erlauben es
immer hdufiger, auch ohne pradiktiven
Gentesteine Erbkrankheitim prasympto-
matischen Zustand zu diagnostizieren.
So kann zum Beispiel die X-chromoso-
malvererbte lysosomale Speicherkrank-
heit Morbus Fabry im praklinischen
Stadium nicht nur durch die genetische
Untersuchung, sondern genauso gut
durch Messung der reduzierten Enzym-
aktivitdt oder durch elektronenmikros-
kopischen Nachweis der charakteris-
tischen lysosomalen Ablagerungen
diagnostiziert und einer praventiven En-
zymersatz-Therapie zugefiihrt werden.

Auch die personalisierte Medizin ver-
mittelt also keineswegs eine determi-
nistische Sicht. Die medizinische Risi-
koeinschatzung beruht auch bei der
Beriicksichtigung pradiktiver Gentest-
resultate auf stochastischen biometri-
schen Gréssen,wasdem urspriinglichen
Versicherungsgedanken entspricht.
Die neuen Entwicklungen der genom-
basierten «personalisierten Medizin»

werden moglicherweise traditionelle
Wertvorstellungen verdndern und die
Aufgabenteilung zwischen Solidar-
gemeinschaft und Eigenverantwortung
kdnnten sich verschieben. Die Integra-
tionderneuen medizinischen Verfahren
undProduktein das Gesundheitssystem
bergen Chancen und Risiken. Das Kern-
anliegen der Gesetzgeberim Gebiet der
Gentests und der personalisierten Me-
dizin muss es sein, auf die Bedenken
beziiglich «glaserner Mensch» zu reagie-
ren, ohne die Chancen des biomedizini-
schenFortschritts zuverbauen. Der Be-
reich medizinischer DNA-Analyse reicht
von der prédnatalen Diagnostik geneti-
scher Storung bis hin zur Verwendung
genetischer Tests im Versicherungs-
bereich. Ein Gengesetz soll einen Aus-
gleich zwischen Recht auf Wissen und
auf Nichtwissen sowie das Recht auf
informierte Selbstbestimmungsichern.
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