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Vorschlag fur eine Information zu medizinisch-genetischen

Laboruntersuchungen und Einwilligungserklarung

Kommission zur Erarbeitung von Richtlinien fir die genetische Beratung
des Berufsverbandes Medizinische Genetik e.V.

Die Ergebnisse medizinisch-geneti-
scher Labortests haben mehr oder
minder weitreichende Konsequenzen
fur die Lebens- und Familienplanung.
Kein technisches Verfahren ist jedoch
génzlich frei von Fehlerquellen. Wir
mdchten Thnen daher im folgenden er-
lautern, welche Fehler bei der Erhe-
bung und der Interpretation von medi-
zinisch-genetischen Laborbefunden
maoglich sind.

1. Allgemeines

Eine Hauptquelle von Fehlern bei der
medizinischen Labordiagnostik liegt in
Probenverwechslungen. Es wird alles
Menschenmdgliche getan, um diese
zu vermeiden.

Im medizinisch-genetischen Bereich
treten zwei wichtige Besonderheiten
hinzu: 1. Oft werden neben Einzelper-
sonen auch Mitglieder ihrer Familien
untersucht. Eine korrekte Testinter-
pretation ist dann davon abhangig,
dalR die angegebenen Verwandt-
schaftsverhéltnisse der Wirklichkeit
entsprechen. 2. Bei der Gewinnung
von Zellmaterial fir vorgeburtliche Un-
tersuchungen ist eine Vermischung
von fetalem und mutterlichem Gewe-
be nicht ganzlich auszuschlieRen, so
dalR die nachfolgende Analyse da-
durch zu irrefuhrenden Ergebnissen
fihren kann.

2. Zytogenetische Untersuchungen
Bei zytogenetischen Untersuchungen
werden die Chromosomen aus be-
stimmten Koérperzellen (in der Regel
Zellen aus Blut, Bindegewebe, Frucht-
wasser oder der Eihaut (Chorionzot-
ten)) unter dem Lichtmikroskop be-
trachtet. Untersuchungsziel ist der
Nachweis oder der Ausschlul eines
zahlenmaRig oder strukturell auffalli-
gen Chromosomensatzes (Karyotyps).
Es kann gelegentlich vorkommen, daf
der Chromosomensatz im untersuch-
ten Gewebe nicht reprasentativ fir den
ganzen Korper ist. Man bezeichnet
diesen Zustand als ,,chromosomales
Mosaik“. Ein normaler Chromosomen-
satz im untersuchten Gewebe schliel3t
also nicht vollig aus, dall andere Ge-
webe einen fehlerhaften Chromoso-
mensatz haben. Andererseits bedeutet
ein auffalliger Befund im untersuchten
Gewebe nicht notwendigerweise, dafl}
der Chromosomensatz in anderen Ge-
weben ebenfalls auffallig ist.

Zur Chromosomenuntersuchung mus-
sen Zellen in aller Regel vorher im La-
bor vermehrt werden. Durch diesen
Vorgang kénnen in einzelnen Zellen
Chromosomenstdérungen neu entste-
hen. Man spricht in diesen Fallen von
»Kulturartefakten“ oder ,Pseudomo-
saiken®.

Strukturelle Chromosomenveréande-
rungen koénnen nur soweit erkannt
werden, wie es das Auflosungsvermo-
gen des Lichtmikroskops und die
Qualitat des jeweiligen Praparats er-
lauben. Die Qualitat unserer Untersu-
chungen bewegt sich innerhalb der
vom Berufsverband Medizinische Ge-
netik herausgegebenen Richtlinien.
Sollte es im Einzelfalle dennoch zu
Abweichungen kommen, die auf Be-
sonderheiten des jeweiligen Falles be-
ruhen, so werden wir dies ausdruck-
lich im Befund vermerken.

Es gibt eine Reihe von vererbbaren
chromosomalen Abweichungen, die
keinerlei krankhafte Bedeutung haben.
Sie werden als Varianten oder als Po-
lymorphismen bezeichnet und von uns
nicht grundsatzlich im Befund ver-
merkt. Sollte eine Variante jedoch
schwer von einem moglicherweise
krankhaften Befund zu unterscheiden
sein, so wird dies im Befund angege-
ben und mit Ihnen besprochen.

Bei Familienuntersuchungen kénnen
chromosomale Polymorphismen ge-
gebenenfalls zur Infragestellung der
angegebenen Verwandtschaftsver-
haltnisse wie z.B. der Vaterschaft
fuhren. Dies teilen wir lhnen mit, wenn
es zur Erflullung unseres Untersu-
chungsauftrages unvermeidbar ist.
Bei der Untersuchung des Chromoso-
mensatzes wird regelmaRig auch das
Geschlecht ermittelt. Bei vorgeburtli-
chen Untersuchungen teilen wir Thnen
—den in unserem Fachgebiet gelten-
den Richtlinien entsprechend - das
Geschlecht des erwarteten Kindes
nicht vor Ablauf der 14. Schwanger-
schaftswoche mit (Richtlinien des Be-
rufverbandes Medizinische Genetik).
Bitte lassen Sie es uns wissen, wenn
Sie eine Geschlechtsmitteilung grund-
séatzlich nicht winschen.

Es kommt gelegentlich vor, dal3 chro-
mosomales und &uBerlich sichtbares
Geschlecht nicht Ubereinstimmen. Dies
kann biologische Ursachen haben.

3. Molekulargenetische
Untersuchungen (DNA-Diagnostik)
Molekulargenetische Untersuchungen
haben das Ziel, unter Verwendung gen-
technischer Verfahren genetische Ver-
anderungen, die mit dem Mikroskop
nicht mehr erkennbar sind, auszusch-
lieBen oder zu identifizieren. Diese Un-
tersuchungen sind immer gezielt im
Hinblick auf einzelne Erbanlagen. Sie
zielen nicht auf den allgemeinen Aus-
schluR oder Nachweis aller nur denk-
baren genetischen Veranderungen.

Es lassen sich grundsatzlich zwei ver-
schiedene Verfahren unterscheiden,
der ,direkte* und der ,,indirekte* Gen-
test. Beim direkten Gentest wird die
krankheitsverursachende Verdnderung
in einem Gen (Mutation) direkt identi-
fiziert bzw. ausgeschlossen. Wenn
dies im Einzelfall nicht moglich ist,
kann ein indirekter Gentest erfolgen.
Bei diesem Test werden nicht die Mu-
tationen selbst sondern sogenannte
genetische ,Marker* innerhalb oder in
der Nachbarschaft der betreffenden
Gene untersucht.

Der direkte Gentest kann in sehr sel-
tenen Ausnahmeféllen zur falschen
Aussagen im Hinblick auf die Anla-
gentragerschaft fihren, wenn neben
der gesuchten Mutation noch weitere
unerkannte Mutationen im untersuch-
ten Gen existieren.

Der indirekte Gentest kann immer nur
Wahrscheinlichkeitsaussagen liefern,
deren Genauigkeit von den geneti-
schen Beziehungen zwischen Krank-
heitsgen und Marker abhéngt. In man-
chen Fallen kénnen Marker auch
ganzlich ,uninformativ” sein; der Test
erlaubt dann gar keine Aussage.

Bei Familienuntersuchungen kann es
gegebenenfalls zur Infragestellung der
angegebenen Verwandtschaftsver-
haltnisse kommen. Dies teilen wir |h-
nen mit, wenn es zur Erflllung unse-
res Untersuchungsauftrages unver-
meidbar ist.

4. Aufbewahrung von
Probenmaterial

Uberschiissiges Untersuchungsmate-
rial bewahren wir zum Zwecke der
Nachprifbarkeit unserer Ergebnisse
auf. Es kann auRerdem eine wichtige
Quelle fur Forschungs- und Entwick-
lungsarbeit auf dem Gebiet der medi-
zinisch-genetischen Diagnostik dar-
stellen. Fur diese Zwecke wird das
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Untersuchungsmaterial in einer Weise
anonymisiert, dal eine nachtragliche
Zuordnung zu einer Person ausge-
schlossen ist.

Einverstandniserklarung
Den vorausgehenden Text habe ich
gelesen und zur Kenntnis genommen.

Ich wiinsche die Durchfiihrung einer
medizinisch-genetischen Diagnostik.

Der anonymisierten Verwendung von
Uberschiissigem Untersuchungsmate-

rial fur wissenschaftliche Zwecke
stimme ich zu:

O ja O nein (bitte ankreuzen).

Bei vorgeburtlicher Untersuchung:
Ich wiinsche Mitteilung des kindlichen
Geschlechts:

O ja O nein (bitte ankreuzen).

Ort, Datum

Name

Unterschrift

Zitierhinweis

Kommission zur Erarbeitung von Richtlinien fir
die genetische Beratung des Berufsverbandes
Medizinische Genetik e.V. (1995) Vorschlag fir
eine Information zu medizinisch-genetischen
Laboruntersuchungen und Einwilligungser-
klarung. medgen 7: 326-327.

Verlag medizinischegenetik Sonderdruck 7. Auflage Okt. 2001 Information zu medizinisch-genetischen Laboruntersuchungen / Einwilligungserklarung

37



