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Vorwort

Seit 2003 ist die Sequenzierung des kompletten menschlichen Genoms mdglich; ihre \Ver-
fahren werden stetig weiterentwickelt. Von Beginn an sind die normativen Fragen und
gesellschaftlichen Probleme, die mit dieser Entwicklung verbunden sind, kontrovers dis-
kutiert worden. Inzwischen ist eine erste Reihe nationaler und internationaler Stellung-
nahmen an die Offentlichkeit getreten.

Die 2011 gegriindete Heidelberger EURAT-Gruppe (Ethische und rechtliche Aspekte
der Totalsequenzierung des menschlichen Genoms)? widmet sich der grundlegenden inter-
disziplindren Auseinandersetzung mit diesen Fragen. lhre eigene Stellungnahme ist im
Juni 2013 erschienen.® Zudem hat sie Arbeitsergebnisse, die tber diese Stellungnahme
hinausgehen, in Kommunikation mit anderen Positionen und Fragestellungen 2012 auf
einem Symposium vorgestellt.

Ausgewdhlte Beitrage dieses Symposiums werden hier vorgelegt. Sie beleuchten
den Konflikt zwischen Forschungsdynamik, drztlichem Handeln und Patientenversor-
gung aus verschiedenen Perspektiven. Ihr Spektrum reicht von gesundheitsékonomi-
schen (J.-Matthias Graf von pEr ScHULENBURG) und gesellschaftswissenschaftlichen Uber-
legungen (Dirk Lanzeratn, Thomas Lemke) Uber Regulierungsfragen (Silija VoONExy,
Kurt ZarLoukar/Michaela MayruoFER) bis zu ethischen Reflexionen (Jens Reich, Grit
Scuwarzkopr). Zusammen wollen sie Orientierungspunkte in einer laufenden Debatte bie-
ten.

Felicitas EckricH Klaus TANNER ML

1 Presidential Commission for the Study of Bioethical Issues (2012); American College of Medical Genetics
and Genomics (2013); PHG Foundation (2013); Deutscher Ethikrat (2013); Berlin-Brandenburgische Aka-
demie der Wissenschaften (2013); Deutsche Gesellschaft fur Humangenetik (2013).

2 EURAT ist ein Projekt zu normativen Fragen der Totalsequenzierung, das Wissenschaftlerinnen und Wissen-
schaftler der Universitat Heidelberg, inklusive des Universitatsklinikums, des Deutschen Krebsforschungs-
zentrums (DKFZ), des Europdischen Laboratoriums fiir Molekularbiologie (EMBL), des Max-Planck-
Instituts (MPI) flr ausléndisches offentliches Recht und Vélkerrecht sowie des Center for Health Economics
Research Hannover (CHERH) an der Leibniz-Universitat Hannover vereint.

3 Projektgruppe EURAT: Stellungnahme: Eckpunkte fiir eine Heidelberger Praxis der Ganzgenomsequen-
zierung Heidelberg 2013.
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Ethische Grundfragen der Genomsequenzierung

Grit M. Scuwarzkorr (Heidelberg)

Zusammenfassung

Der Aufsatz diskutiert die vier ethischen Grundprinzipien, die die Medizinethik dominieren, in Anwendung auf
die Genomsequenzierung: das Prinzip der Autonomie, das Prinzip des Nichtschadens, das Prinzip der Firsorge
und das Prinzip der Gerechtigkeit. Er pladiert dafiir, die Prinzipien der Autonomie und der Flrsorge zuguns-
ten eines Prinzips des Miteinanderhandelns umzuformulieren, um sie angesichts der Komplexitdt der Genom-
sequenzierung nicht aufgeben zu missen. Die Genomsequenzierung zeigt, dass die Patientenautonomie und die
arztliche Firsorge sich nur begriinden lassen, wenn sie nicht als Prinzip verstanden werden, sondern als \erhalt-
nisse der an der Genomsequenzierung Beteiligten. Autonomie und Firsorge konstituieren sich somit im gemein-
samen Handeln immer wieder neu.

Abstract

The essay discusses the four principles that dominate contemporary biomedical ethics, the principle of auton-
omy, the principle of non-maleficence, the principle of beneficence, and the principle of justice, in application
to the problems of genome sequencing. It argues for a reformulation of the principles of autonomy and benefi-
cence towards a principle of common acting, thus maintaining their intentions in the face of the complexity of
genome sequencing. Genome sequencing shows that autonomy and beneficence can be grounded only if they
are not taken as bioethical principles, but as relationships between the actors involved in genome sequencing. In
common acting, autonomy and beneficence is constituted anew, again and again.

1. Einleitung

Die folgenden Uberlegungen behandeln ausgewdhlte ethische Grundfragen, die mit der
Sequenzierung des menschlichen Genoms verbunden sind. Diese Grundfragendiskussion
soll die Kasuistik, die die medizinethische Reflexion notwendigerweise anleitet, flankie-
ren. Sie ist im Rahmen der Arbeit der Heidelberger EURAT-Gruppe (Ethische und recht-
liche Aspekte der Totalsequenzierung des menschlichen Genoms, gegriindet 2010) entstan-
den, die im Juni 2013 eine Stellungnahme unter dem Titel Eckpunkte fiir eine Heidelberger
Praxis der Ganzgenomsequenzierung der Offentlichkeit vorgelegt hat. Den Mitgliedern der
Gruppe, insbesondere ihrem Ethiker Klaus Tanner, sowie ihren Mitarbeiterinnen und Mit-
arbeitern bin ich in vielem verpflichtet.! Meine Erwagungen verfolgen allerdings Frage-

1 Die EURAT-Gruppe setzt sich aus den folgenden Mitgliedern zusammen: Claus R. Bartram (Human-
genetik), Roland Eis (Bioinformatik), Christof von KaLLe (Onkologie), Paul Kircunor (Verfassungs-
recht), Jan Korger (Bioinformatik), Andreas Kurozik (Onkologie), Peter Licuter (Molekularbiologie),
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stellungen, die {iber die Zwecksetzung des Projekts und seiner Stellungnahme hinausgehen.
Die Verantwortung flr sie tragt daher die Autorin. Sie plédieren dafir, die Prinzipien der
Autonomie und der Fursorge zugunsten eines Prinzips des Miteinanderhandelns umzufor-
mulieren und es als allgemeine ethische Grundlage der Genomsequenzierung zu setzen.
Autonomie und Fursorge werden hierdurch nicht ersetzt, sondern durch ein neues Prinzip
begriindet und angesichts der Komplexitét der Genomsequenzierung erst eingelost.

2. Problemidentifikation

Die Genomsequenzierung bringt bei genauem Betrachten keine neuen Probleme hervor;
sie potenziert aber bereits bestehende Probleme translationaler und hochtechnologisierter
Medizin in ganz neuem MaRe.

2.1 Ubergreifende Probleme der Genomsequenzierung

Zu den ethischen Problemen der Genomsequenzierung gehdren zundchst Probleme, die
ihren Handlungsablauf als Ganzes betreffen. Diese Probleme bilden allgemeine Probleme
der modernen Medizin ab. Man kann sie in zwei Gruppen ordnen. Die erste Problem-
gruppe betrifft die Struktur translationaler Medizin; die zweite Problemgruppe betrifft die
\erantwortung der Beteiligten innerhalb dieser Struktur.

2.1.1 Translationale Medizin

Die Sequenzierung des menschlichen Genoms stellt einen Fall translationaler Medizin dar.
Unter translationaler Medizin wird die nahtlose Zusammenarbeit zwischen klinischer Ver-
sorgung und medizinisch-naturwissenschaftlicher Forschung verstanden, innerhalb deren
sich wissenschaftliche Ergebnisse ohne Umwege in die Verbesserung und Entwicklung
neuer Malistabe der Patientenversorgung tbersetzen lassen. Im Fall der Genomsequenzie-
rung handelt es sich hierbei um die Erkenntnisse genetischer Forschung. Die Bedeutung
translationaler Medizin fur eine Verbesserung von Diagnose, Therapie und Grundlagenfor-
schung ist in jlingerer Zeit gerade im Bezug auf die Genomsequenzierung, die sie voran-
treiben soll, immer wieder betont worden (Green et al. 2011, Kaye 2012).

2.1.1.1 Regionale und universale Regeln

Als translationale Medizin erfolgt die Genomsequenzierung im operativen Zusammen-
hang verschiedener, in ihren jeweiligen Bereichen spezialisierter und institutionalisier-
ter Disziplinen wie Gebieten der jeweiligen Fachmedizin (Onkologie, Humangenetik,
Pathologie usw.), der Molekularbiologie oder der Bioinformatik. Dieser Zusammenhang
iiberschreitet die Handlungsregelsysteme, die die einzelnen Disziplinen jeweils beinhal-

Peter ScuirmacHEr (Pathologie), J.-Matthias GrRaF voN DErR ScHULENBURG (Gesundheitsokonomie), Klaus
TannNer (Ethik/Theologie), Stefan Wiemann (Molekularbiologie), Eva WinkLer (Onkologie), Rudiger
Worrrum (Verfassungsrecht, Vélkerrecht). Die Arbeit der EURAT-Gruppe wird seit 2011 vom Marsilius-
Kolleg der Universitit Heidelberg finanziell gefordert.

10 NovaActa Leopoldina NF 117, Nr. 396, 9—24 (2013)
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ten, und bildet den Prozess ihrer Vermittlung ab. Entsprechend gliedert sich der gesamte
Handlungsablauf der Genomsequenzierung in unterschiedliche Felder mit jeweils eige-
nen Handlungsregeln: Fachmedizin (Patientenversorgung: Diagnostik, Therapie, Praven-
tion; Klinische Forschung) — Molekularbiologie (Gewebeaufarbeitung; Genomsequenzie-
rung: Priméranalyse der Sequenzierdaten und Interpretation; Identifikation genetischer
Veranderungen; Entwicklung von Verfahren zur Anzeige von Mutationen) — Bioinformatik
(Genomsequenzierung: Sekundaranalyse der Sequenzierdaten und Interpretation; Daten-
speicherung und -transfer; Weiterentwicklung durch computergestiitzte Methoden); die-
ser Handlungsablauf kann sich ortlich, national oder in der internationalen Forschungs-
gemeinschaft vollziehen. Seine Felder lassen sich grob dem Bereich der Klinik einerseits
und dem Bereich der préklinischen naturwissenschaftlichen Forschung (molekularbiolo-
gische und bioinformatische Forschung) andererseits zuordnen. Aber auch innerhalb der
Klinik findet eine Ausdifferenzierung in Forschung und Diagnostik statt, und innerhalb
der naturwissenschaftlichen Forschung erfolgt eine Ausdifferenzierung in sogenannte Vor-
diagnostik (die Diagnostik obliegt allein dem Arzt) und Grundlagenforschung. Demnach
beinhaltet die Genomsequenzierung Vermittlungen zwischen zwei Handlungsfeldern, die
ihrerseits Vermittlungen von Handlungsfeldern umfassen.

Die Handlungsregeln des jeweiligen Feldes sind im Normalfall gut eingefiihrt oder las-
sen sich zumindest in Weiterentwicklung bekannter Handlungsregeln innerhalb des Feldes
klaren, wie zum Beispiel der Ablauf der Patientenversorgung in der Onkologie, der Ablauf
klinischer Studien, der Ablauf von Rechenleistungen oder Datenanalysen in Molekularbio-
logie oder Bioinformatik. Sie bilden die regionalen Regeln der Handlungskette.

Schwieriger ist die Festlegung der universalen Regeln, die die Vermittlung der einzel-
nen Regelsysteme bestimmen. Da die Genomsequenzierung nach Handlungsregeln un-
terschiedlicher Felder in einem einheitlichen Zusammenhang erfolgt, kann dieser Zusam-
menhang nicht einfach von den Regeln eines dieser Felder angeleitet werden. Das heif3t
konkret, dass weder die Regeln der &rztlichen Heilkunst noch die Regeln naturwissen-
schaftlicher Forschung die universalen Regeln der Handlungskette geradewegs zu lie-
fern vermdgen. Die ethischen Regelungen der Genomsequenzierung lassen sich somit aus
den eingeflhrten medizinethischen und den eingefiihrten wissenschaftsethischen Konzep-
tionen, die gewohnlich nur die regionalen Regeln der klinischen oder naturwissenschaftli-
chen Handlungsfelder artikulieren, nicht ohne weiteres herleiten — und missen diese Kon-
zeptionen doch aufzugreifen und zu integrieren wissen.

In Heidelberg, dessen Wissenschaftslandschaft den konkreten Bezug der vorliegenden
Uberlegungen bildet, dient die Genomsequenzierung zurzeit drei Zielen: der Diagnosever-
feinerung, der Therapieentwicklung und der Grundlagenforschung. Die universalen Re-
geln der Handlungskette sind dementsprechend auf diese Ziele hinzuordnen. Die universa-
len Regeln der Handlungskette stehen deshalb sowohl unter einem medizinischen als auch
unter einem wissenschaftsautonomen Imperativ: Sie bestimmen einen Handlungszusam-
menhang, der zugleich der Verbesserung von Diagnose und Therapie wie der Vertiefung
naturwissenschaftlicher Erkenntnis einschlieflich deren Veroffentlichung und anderweiti-
ger Nutzung dienen kann. Dieser Imperativ ist der Imperativ translationaler Medizin. Zu
ihm treten Imperative der zweiten Linie: ein technologischer und ein 6konomischer Impe-
rativ. Denn die universalen Regeln der Handlungskette betreffen Handlungen, die in jedem
der einzelnen Felder die Leistungskraft der Verfahren und der Apparate weiterentwickeln
(technologischer Imperativ), und sie betreffen Handlungen, die in jedem der einzelnen Fel-

NovaActa LeopoldinaNF 117, Nr. 396, 9—24 (2013) 11
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der auf Kosten und Ertréage bezogen sind, zumal im Blick auf die Gesundheitssysteme und
das Versicherungswesen (6konomischer Imperativ). Diese drei Imperative, in erster Linie
der Imperativ translationaler Medizin sowie in zweiter Linie die Imperative technologi-
scher Entwicklung und 6konomischer Funktionalitét, bezeichnen die normativen Gesichts-
punkte, unter denen der Gesamtverlauf der Handlungskette erfolgt.

Das erste Problem einer Regelung der Genomsequenzierung lasst sich somit als das
Problem einer Bestimmung universaler Regeln identifizieren, die die regionalen Regeln
der einzelnen Handlungsfelder unter den drei Imperativen miteinander vermitteln. Da es
um ethische Handlungsregeln geht, erweist sich dieses Problem genauer als das Problem
einer ethischen Regelung der Zuordnung ungleicher Handlungsregelsysteme, die selber
wiederum unterschiedliche, bereits eingefiihrte ethische Regelungen beinhalten.

2.1.1.2 Anonymisierung, Juridifizierung, Probabilisierung

Mit dem ersten Problemkomplex ist ein zweiter Komplex eng verbunden. Als Fall trans-
lationaler Medizin hat die Genomsequenzierung an dem Strukturwandel der modernen
Medizin teil, den die enge Verflechtung von Naturwissenschaft und medizinischer Ver-
sorgung besonders deutlich zum Ausdruck bringt. Dieser Strukturwandel wurde auf drei
Begriffe gebracht: Anonymisierung, Juridifizierung und Probabilisierung.? Damit ist das
Folgende gemeint.

Anonymisierung: Erstens erfordert die Arbeitsteilung, von der auch die Durchfiih-
rung der medizinischen Versorgung im Rahmen translationaler Medizin abhéngt, eine Be-
schrankung personlicher Beziehungen zwischen Arzt und Patient zugunsten anonymer Be-
ziehungen. Thre Verkdrperung findet diese Anonymisierung bereits in der Institution der
Klinik. Sie grenzt sich vom personlichen Lebensraum des Patienten ab und spannt Arzt
und Patient in eigengesetzliche Handlungsverldufe ein. Translationale Medizin verstarkt
diese Abgrenzung noch, weil sie aus dem klinischen Zusammenhang in die naturwissen-
schaftliche Forschung tbergreift, in der das personliche Verhaltnis zum Patienten ganz hin-
ter das methodische Verhaltnis zum Untersuchungsgegenstand zurlickgetreten ist. Solche
Anonymisierung betrifft Patienten, Arzte und Institutionen gleichermafen: Arzte und Pa-
tienten werden zu Elementen eigengesetzlicher Zusammenhénge, die beiden als eine dritte
Instanz gegenubertreten. Man kann in derartigen Zusammenhdangen Reservate einrichten,
in denen sich personliche Beziehungen fiihren lassen; die grundsétzliche Anonymisierung
wird dadurch nicht behoben.

Juridifizierung: Zweitens geht die Struktur der modernen Medizin mit einer starken
Verrechtlichung einher. Die klinische Versorgung ist nicht nur durch berufliche Kunst-
regeln und ethische Normen, sondern immer stérker durch Rechtsvorschriften reguliert.
Diese Vorschriften dringen die nicht-objektivierbaren Komponenten wie Vertrauen oder
Wohlwollen in den Hintergrund, die die persénliche Beziehung zwischen Arzt und Patient
bestimmen; an ihre Stelle treten einklagbare Normen. Die Berufsethik des Arztes verliert
daher ihre maRgebende Kraft. Indem die translationale Medizin zudem in hohem Mafe
nicht-medizinische Wissenschaftler einbezieht, kann sie sich umso weniger durch die Be-
rufsethik des Arztes regulieren.

2 WIiELAND 1985, S. 56—-132.
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Probabilisierung: Drittens orientiert sich das klinische Handeln an statistischen und wahr-
scheinlichkeitstheoretischen Aussagen. Der atiologische Grundbegriff des Risikofaktors
zeigt diese Orientierung an: Ein Risikofaktor ist die erhthte Wahrscheinlichkeit, eine
Krankheit zu entwickeln, die folglich als ein Produkt von Eintrittswahrscheinlichkeit und
Schadensausmal} betrachtet wird. Probabilistische Techniken konnen aber unmittelbar
nicht auf Einzelne, sondern nur auf statistische Mengen angewandt werden. Auch ist un-
klar, in welchem Bezug sie zu Handlungsnormen stehen. Denn Handlungen haben den Be-
reich des nur Wahrscheinlichen verlassen, sobald sie realisiert sind. Dort, wo man aus dem
Bereich des zweckfreien Wissens in den Bereich des Handelns und Entscheidens (ibergeht,
kann eine Auskunft dartiber, was unter bestimmten Wahrscheinlichkeiten zu tun sei, daher
nicht geniigen. Jede Handlung ist unwiderruflich, und ihre Regeln haben dieser Unwider-
ruflichkeit Rechnung zu tragen.

Der skizzierte Strukturwandel der modernen Medizin hat daher neben den groRen Még-
lichkeiten, auf die zu verzichten niemand ernsthaft bereit wére, neue Probleme herbeigefiihrt,
die das Verhéltnis der hier miteinander Handelnden betreffen. In der Genomsequenzierung
verdichten sich diese Probleme. Im Verlauf der Genomsequenzierung verwandelt sich der
Patient in einen pseudonymisierten Datensatz, den ihm unbekannte Molekularbiologen und
Bioinformatiker mit hochdifferenzierten computerbasierten Sequenzierungstechnologien,
die unter den Begriffen ,,Next Generation Sequencing of Genomes*, ,,Whole Genome Se-
quencing®, ,,Ganzgenomsequenzierung®, ,,Totalsequenzierung® oder ,.hochauflésende ge-
nomweite Untersuchungen® bekannt sind, erarbeiten, und alle Beteiligten stehen unter den
Regeln eines Verfahrens, dessen Funktionen sie auf prinzipiell austauschbare Weise erfiil-
len. Des Weiteren lassen sich die Verhaltnisse der Handelnden nur in eingeschranktem Male
durch das arztliche Berufsethos oder ethische Normen des Miteinanders regeln, weil zum ei-
nen das arztliche Handeln nur einen Teilbereich der Handlungskette ausmacht (die Primar-
und Sekunddranalyse der Sequenzierdaten erfolgt allein durch Molekularbiologie und Bio-
informatik, die Fachmedizin tritt erst zur Befundung der vorgelegten genetischen Ergebnisse
hinzu) und weil zum anderen insgesamt personliche Begegnungen funktionalen Zusammen-
héngen weichen. Sie erfordern deshalb iibergreifende juristische Vorschriften, zumal die An-
wendung strafbewehrter Schutz- und Abwehrrechte und ihre Verankerung in den Einwilli-
gungserklarungen der Patienten. Und zuletzt erfolgt die Untersuchung der genetischen Daten
im Blick auf Risikofaktoren, deren wahrscheinlichkeitstheoretische Natur den Patienten nur
als Fall einer statistischen Gruppe zu begreifen erlaubt, wahrend die Riickmeldung der ge-
netischen Befunde an den Patienten sowie die ihr folgende Therapie sich statt im Raum des
Wahrscheinlichen im Raum der unwiderruflichen Wirklichkeit und des Individuellen bewegt.

Die Genomsequenzierung reproduziert so allgemeine Probleme der modernen Me-
dizin. Eine Verschérfung erfahren diese Probleme durch den Untersuchungsgegenstand.
Zwar darf man sich von der Rhetorik nicht verleiten lassen, dass die personale Identitat ei-
nes Menschen in biologischer Hinsicht als Genom beschreibbar waére; und auch der erste
Artikel der UNESCO-Erklarung tber das menschliche Genom und Menschenrechte, der
das Genom der Wiirde und Vielfalt der Menschen zugrunde liegen sieht, kann nicht Gber-
zeugen, da es umgekehrt die Wirde des Menschen ist, die dem Genom seine normative
Bedeutung verleiht.® Dennoch macht es einen Unterschied, ob der Datensatz einer Nieren-
tomographie oder der Datensatz eines menschlichen Genoms untersucht wird.

3 Vgl. Informelle Arbeitsgruppe (iber Bioethik der Pépstlichen Akademie fiir das Leben 1998.
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Denn die im Genom erfasste Gesamtheit vererbbarer Information, die fir die Entwicklung
eines Menschen erforderlich ist, konzentriert biologische Voraussetzungen seiner Identitat.*
Wenn nun diese biologischen Voraussetzungen seiner Identitat sich nur in einem anonymi-
sierten, juridifizierten und probabilisierten Verfahren erforschen lassen, dann erfolgt ihre
Erkenntnis unabhdngig von personlichen und individuellen Bedingungen. Ihre Verbindung
zur personlichen Identitat des Menschen droht daher unverstandlich zu werden, obgleich sie
zu deren biologischen Voraussetzungen gehort. Das bedeutet, dass der Mensch sich durch
die Genomsequenzierung in Beschreibungen erfasst, die nicht nur Teilaspekte wie seine
einzelnen Organe, sondern biologische Voraussetzungen seiner Identitat selbst betreffen —
und die dennoch von anderen Beschreibungen seiner Identitét, die auf personlichen und in-
dividuellen Verhaltnissen beruhen, methodisch grundsétzlich abgetrennt bleiben.

Weil all dies nicht im Zusammenhang gedanklicher Konstruktionen, sondern in der
existentiellen Situation einer schweren Krankheit erfolgt, hat der Mensch eine Spaltung
seiner ldentitat von ihren vererbbaren natirlichen Voraussetzungen auszuhalten, die sein
Selbstverhéltnis betreffen kann: Seine Naturlichkeit wird zum Gegenstand anonymisierter
Verfahren in Betrachtung wahrscheinlichkeitstheoretischer Mengen, wéhrend sie sich zeit-
gleich in seiner Krankheit individuell und personlich geltend macht.

Das zweite ethische Problem der Genomsequenzierung lasst sich folglich als das
Problem personaler Identitit des Patienten identifizieren. Ihre Teilhabe am Strukturwandel
der modernen Medizin erzeugt eine Beschreibung natlrlicher Bedingungen dieser ldenti-
tat, die anonymisiert, juridifiziert und probabilisiert verfahrt, wihrend der Patient seine
Identitdt in personlichen, nicht-objektivierbaren Beziehungen und unwiderruflichen Ein-
zelentscheidungen bildet.

2.1.2 Verantwortung

Die beiden ersten Probleme sind Probleme der Struktur translationaler Medizin, die sich in
der Sequenzierung des menschlichen Genoms niederschlégt. Innerhalb dieser Struktur han-
deln verschiedene Beteiligte in verschiedenen Funktionen. Fir die Beachtung und Durchfiih-
rung der Regeln, die die jeweiligen Funktionen anleiten, sind die Beteiligten zusténdig und
zurechnungspflichtig. Daraus entstehen Fragen hinsichtlich der Verantwortung von Handlun-
gen innerhalb der Genomsequenzierung. Verantwortung gelangt in unserem Zusammenhang
somit nicht als ein Grund von Handlungsregeln in Betracht, sondern als das Prinzip ihrer Aus-
Ubung. Fragen zu diesem Prinzip der Auslibung bilden die zweite Gruppe ethischer Probleme.

2.1.2.1 Verantwortungsdiffusion

Die Zuschreibung von Verantwortung flir bestimmte Handlungen erfolgt entweder durch den
Handelnden selbst oder durch einen Beobachter. Beide Formen der Zuschreibung kénnen im
Fall der Genomsequenzierung Probleme bereiten. Aufgrund der Anonymisierung der Han-
delnden im Handlungsablauf der Genomsequenzierung und aufgrund der Eigengesetzlich-
keit ihres Handlungsverlaufs ist es fur die Beteiligten wie flir Beobachter oft schwer, die
Verantwortung fir Handlungen zu erkennen. Der Handlungsverlauf droht die Eigenart eines
selbstandigen Prozesses zu erhalten, in dem das Handeln des Patienten, der Arzte, der Wis-

4 Haermas 2001, S. 44 ff.
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senschaftler, der Mitarbeiter oder des Hilfspersonals aufgeht, ohne sich dieses eigens zu-
schreiben zu lassen. Auch kann die Entlastung der einzelnen Handelnden durch den vorge-
gebenen Handlungsverlauf der Genomsequenzierung sogar dazu fiihren, dass diese sich der
Verantwortung fur ihre Handlungen entziehen. Sie begreifen sich dann nur noch als Funktio-
nen eines anderweitig verantworteten Zusammenhangs. Gerade nachgeordnet Handelnden,
wie zum Beispiel medizinischem oder technischem Personal, kann die Routine des Abver-
langten die Bedeutung ihres Handelns verstellen. In solchen Féllen diffundiert die \erantwor-
tung der Handelnden in der Komplexitat des Handlungsverlaufs einer Genomsequenzierung.

Diese Problemidentifikation muss allerdings genauer bestimmt werden. Denn gegen-
laufig zu der Verantwortungsdiffusion ermdglicht der genau beschriebene Handlungsab-
lauf, die jeweilige Verantwortung klar zu benennen. Seine Ordnung ,,Schritt fiir Schritt*
zeigt die einzelnen Handlungsschritte und die fiir sie Verantwortlichen eindeutig an. Die
faktische Gefahr einer Verantwortungsdiffusion in subjektlose Prozesse lasst sich so mit
Hilfe einer ausformulierten Handlungskette in Verantwortungsprézision tberfuhren. Alle
Beteiligten handeln in ihren jeweiligen Funktionen unter bestimmbaren Regeln, die ihre
Funktionalitat sowie deren normative Berechtigung absichern, und haben fir die Verlet-
zung dieser Regeln einzustehen.

Die hier ersichtliche Gegenldufigkeit von Verantwortungsdiffusion und Verantwor-
tungsprazision lasst sich mit dem Unterschied zwischen regionalen und universalen Re-
geln der Handlungskette erklaren. Die Verantwortung fur die Durchfiihrung der Hand-
lungsregeln einzelner Felder vermag man den in diesen Feldern Handelnden genau
zuzuschreiben. Die Verantwortung fir den tbergeordneten Handlungsverlauf der Genom-
sequenzierung im Ganzen kommt den in den einzelnen Feldern Handelnden jedoch nur
bedingt zu. Sie missen sich darauf verlassen kénnen, dass der von ihnen verantwortlich
ausgefihrte Schritt in einer insgesamt verantwortlich gestalteten Handlungskette erfolgt.
Um das zu gewahrleisten, missen die universalen Regeln der Handlungskette verantwort-
lich umgesetzt werden. Wer hierfur die Verantwortung tragt, ist indessen nicht eindeutig
festgelegt oder kann zumindest aus der Perspektive der in ihrem Bereich verantwortlich
Handelnden weggeschoben werden. Die Genomsequenzierung birgt folglich die Gefahr
der Verantwortungsdiffusion im Blick auf die universalen Regeln ihrer Handlungskette,
wihrend sie im Blick auf deren regionale Regeln wie jedes andere geordnete Verfahren
eine Verantwortungsprézision ohne Schwierigkeiten erlaubt.

Das dritte ethische Problem der Sequenzierung des menschlichen Genoms besteht dem-
nach in der Gefahr einer Verantwortungsdiffusion hinsichtlich ihrer universalen Regeln.

2.1.2.2 Verantwortungskollision

Neben der Diffusion von Verantwortung im tbergeordneten Handlungsverlauf bereitet die
Genomsequenzierung das Problem einer Kollision von Verantwortung. Diese Kollision
kommt durch die unterschiedliche Natur der Verantwortung der Beteiligten zustande.
Indem der Handlungsablauf Patienten, Arzte und nicht-medizinische Wissenschaftler
miteinander verknupft, verknupft er verschiedene Formen von Verantwortung. Die Ver-
antwortung des Patienten fur seine Einwilligung in die Genomsequenzierung ist von an-
derer Natur als die Verantwortung des Arztes fiir Diagnose und Therapie oder die \Ver-
antwortung des Molekularbiologen und des Bioinformatikers fur ihre wissenschaftlichen
Untersuchungen am genetischen Material. Hier kann es zu Konflikten verschiedener Ver-
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antwortlichkeiten kommen. Um ein Beispiel zu geben: Die Verantwortung eines Patienten
fiir seine Einwilligung in die Riickmeldung von Befunden ist von notwendigen familidren
Ricksichten bestimmt, so dass er die Weitergabe genetischer Ergebnisse an die internatio-
nale Forschungsgemeinschaft sowie die Riickmeldung gewisser Befunde ausschlief3t; die
Verantwortung des behandelnden Arztes fiir die Therapie ldsst jedoch diese Riickmeldung
erforderlich erscheinen; und die Verantwortung des Molekularbiologen und des Bioinfor-
matikers fur die Untersuchung genetischen Materials legt ihnen die Weitergabe wichtiger
Ergebnisse an die Wissenschaftsgemeinschaft nahe. Von jedem der Handelnden wird die
Verantwortung fur seine Handlung in bestmoglicher Weise Gibernommen; trotzdem macht
die unterschiedliche Natur der Verantwortlichkeiten sie unvereinbar. Selbst dann also,
wenn die Handelnden ihre Handlungen jeweils verantwortlich ausfiihren, kann die Ver-
kniipfung ihrer Handlungen zur Genomsequenzierung sie unverantwortlich erscheinen las-
sen, ohne dass sich daraus den Handelnden unmittelbar ein Vorwurf machen lieRe.

Das vierte ethische Problem lautet entsprechend: Weil die Verbindung unterschiedli-
cher Handlungen zu einer Handlungskette unterschiedliche Verantwortlichkeiten verbin-
det, kann die Genomsequenzierung zu einer Verantwortungskollision fiihren. Diese Ver-
antwortungskollision wird gerade dann deutlich, wenn die Handlungskette prazise Anga-
ben von Verantwortlichkeiten gewahrt. Man benétigt daher tbergeordnete Instanzen, die
den Ausgleich solcher Kollisionen im Blick behalten. Ob sie sich ganzlich ausschlief3en
lassen, bleibt fraglich.

2.2 Ortliche Probleme der Handlungskette

Nach den ethischen Problemen der Genomsequenzierung, die ihren Handlungsablauf als
Ganzen betreffen, machen sich Probleme an bestimmten Orten dieses Ablaufs geltend.
Diese ortlichen Probleme sind keineswegs weniger schwerwiegend als die ibergreifenden
Probleme der Genomsequenzierung und kénnen ernsthafte Rickwirkungen auf die ande-
ren Handlungsfelder haben. Sie betreffen vor allem die Schnittpunkte der beiden Grof3-
bereiche Klinik und praklinische Forschung und deren Riickkoppelung mit dem Patienten.
Zu ihnen gehdren in erster Linie der Datenschutz (Speicherung und Transfer), die Riick-
meldung von Befunden (insbesondere von Zusatzbefunden) sowie der Umgang mit Nicht-
einwilligungsfahigen. Vor allem die Datenspeicherung und der Datentransfer in Datenban-
ken verschiedenen Typs bereiten gravierende Probleme hinsichtlich des Datenschutzes.
Durch die enge Verbindung des Genoms zur Identitat des Menschen sind die gewonne-
nen Daten ungleich sensibler als andere medizinische Informationen; sie ermdglichen die
Identifizierung des Einzelnen und moglichen Missbrauch (Gymrek et al. 2013, RODRIGUEZ
et al. 2013). Die hiermit verbundenen ethischen und technischen Fragen bedirfen eigener
Behandlung. In unserem Zusammenhang sollen sie jedoch zugunsten der Prinzipiendis-
kussion auller Acht gelassen werden.

3. Prinzipiendiskussion
Nach erfolgter Problembeschreibung und -identifizierung sind nun die Prinzipien zu dis-

kutieren, unter denen die Probleme eine Losung erfahren konnen. In der Medizinethik hat
sich ein Gerist aus vier Prinzipien durchgesetzt. Diese Prinzipien sind das Prinzip der
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Autonomie, das Prinzip des Nichtschadens, das Prinzip der Flrsorge und das Prinzip der
Gerechtigkeit (BEaucnamp und ChiLbress 2008). Das Autonomieprinzip soll die Selbst-
bestimmung des Patienten gewéahren; das Nichtschadensprinzip soll die negative Wirkung
arztlichen Handelns verhindern; das Fursorgeprinzip soll die positive Wirkung arztlichen
Handelns anleiten; und das Gerechtigkeitsprinzip soll die Verteilung medizinischer Guter
sichern. Es ist zu fragen, ob diese gangigen Prinzipien die Probleme der Genomsequenzie-
rung zu erfassen vermogen. Den Leitfaden hierzu kann deren Wissenschaftsstatus geben.

3.1 Wissenschaftsstatus der Genomsequenzierung

Die Sequenzierung des menschlichen Genoms integriert medizinische und nicht-medizini-
sche Wissenschaften in den systematischen Handlungszusammenhang translationaler Me-
dizin. Obgleich sie sich in verschiedenartige Handlungsfelder gliedert, ist sie daher ins-
gesamt durch den Wissenschaftsstatus der Medizin bestimmt. Dies gilt es an dieser Stelle
besonders hervorzuheben, denn die an der Genomsequenzierung beteiligten Einzelwis-
senschaften verfolgen auch nicht-medizinische Ziele, wie zum Beispiel die theoretische
Erkenntnis molekularer Zusammenhénge. Das heilit, das oberste Ziel der Genomsequen-
zierung besteht nicht in einer theoretischen Erkenntnis von Sachverhalten (etwa der Er-
kenntnis von Genmutationen), die dann in einem zweiten Schritt angewandt werden soll,
wie es fir die beteiligten Naturwissenschaften und die medizinische Grundlagenforschung
gilt; das Ziel besteht auch nicht in der Wirtschaftlichkeit der Verfahren und klinischen In-
stitutionen, wie es flir seine Einbettung in das Gesundheitssystem gilt. Das oberste Ziel der
Genomsequenzierung besteht vielmehr in der Heilung des Patienten: dem Patientenwohl
(WieLanp 2006). Trotz ihrem versachlichten und von unterschiedlichen Handlungskom-
plexen getragenen Verlauf richtet sich die Genomsequenzierung insgesamt daher auf den
einzelnen Patienten in seiner konkreten Situation. Die Handlungsziele der naturwissen-
schaftlichen Erkenntnis, der medizinischen Grundlagenforschung oder der Wirtschaftlich-
keit sind der Ausrichtung auf das Patientenwohl immer untergeordnet.

Aus diesem Wissenschaftsstatus der Genomsequenzierung ergibt sich die Perspektive,
in der ihre ethischen Regelungen erfolgen. Weil die Sequenzierung des menschlichen Ge-
noms einen komplexen Handlungszusammenhang unterschiedlicher Felder darstellt, in
dem das Handeln der Patienten, der Arzte und der Naturwissenschaftler sowie der mit ih-
nen verbundenen Gruppen erst seinen vollen Sinn erhalt, hat die ethische Betrachtung der
mit den Handlungsfeldern und Akteuren variierenden Beweggriinde, Verantwortlichkeiten
und Interessen unter dem Gesichtspunkt des gesamten Handlungsablaufs zu erfolgen. Die-
ser Gesichtspunkt richtet sie alle auf die mogliche Heilung des Patienten aus.

Aus diesem Grund mussen auch die ethischen Regelungen der Genomsequenzie-
rung unter dem Gesichtspunkt erfolgen, dass es ihr um den einzelnen leidenden Men-
schen (homo patiens) in seiner konkreten Situation geht. Sie haben daher darauf zu achten,
dass die in der Handlungskette zusammengeschlossenen Wissenschaften ihre eigenstandi-
gen Ziele so verfolgen, dass sie dem Handlungsziel einer Heilung des einzelnen Patien-
ten untergeordnet bleiben. Zugleich aber dirfen sie die Eigenstandigkeit der Ziele dieser
Wissenschaften und die damit verbundene Autonomie ihrer Verfahren nicht verletzen, da
ansonsten die wissenschaftliche Erkenntnis behindert wiirde, die im Zusammenhang der
Genomsequenzierung gerade genutzt werden soll. Die ethischen Regelungen der Genom-
sequenzierung missen demnach die Ziele der verschiedenen Felder der Handlungskette
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unter Bewahrung ihrer Ausdifferenzierung dem Handlungsziel ,,Patientenwohl* unterord-
nen. Sie haben sowohl von der Eigenstandigkeit der beteiligten Wissenschaften auszuge-
hen als auch diese auf das ibergeordnete Handlungsziel auszurichten.

3.2 Ethische Grundlage

Hiermit haben die Uberlegungen zum Wissenschaftsstatus der Genomsequenzierung die
Grundlage ihrer ethischen Regelung eingefiihrt: Im Blick auf das tibergeordnete Handlungs-
ziel muss das ethische Prinzip die Verwirklichung und Achtung des Patientenwohls fordern.
Da das Wohl eines Patienten sich wiederum nur unter Bertcksichtigung seiner eigenen W(n-
sche und Bediirfnisse artikulieren lasst, hat das ethische Prinzip der Genomsequenzierung
die selbstbestimmte Lebensfiihrung des Patienten auf einen normativen Begriff zu bringen.
Aufgabe des folgenden Gedankengangs ist es daher, ein Prinzip zu artikulieren, das das
selbstbestimmte Patientenwohl als Mal des an der Genomsequenzierung beteiligten Han-
delns einfiihrt, ohne die Ausdifferenzierung der beanspruchten Wissenschaften zu behindern.

\on den in der Medizinethik gangigen vier Prinzipien bietet sich hierzu zunédchst das
Prinzip der Autonomie an. Denn das Autonomieprinzip scheint sich am besten daftr zu
eignen, das selbstbestimmte Wohl des Patienten zur Geltung zu bringen. Bei néherer Be-
trachtung zeigt sich jedoch, dass dieses Prinzip nicht geniigt und eine Verbindung mit dem
Prinzip der Fiirsorge nahelegt. Da beide Prinzipien gegenldufige Richtungen besitzen, las-
sen sie sich freilich nicht einfach verbinden. Sie mussen vielmehr unter einem tbergeord-
neten Prinzip geltend gemacht werden, das ihre Gegenldufigkeit regelt. Ich schlage hierzu
als ethische Grundlage der Genomsequenzierung das Prinzip des Miteinanderhandelns vor.

3.2.1 Autonomie

Das Prinzip der Autonomie artikuliert die Selbstbestimmung des Patienten in Lebensfiih-
rung und Wertvorstellungen. Es ist mit dem Selbstverstandnis einer freiheitlichen Gesell-
schaft und der Miindigkeit des Einzelnen eng verbunden. Solche Autonomie des Patienten
umfasst sowohl seine von physischen und psychischen Manipulationen unbehinderte Ent-
scheidungsfindung (negative Freiheit von etwas) als auch seine Féahigkeit, sein Leben im
Ganzen ungezwungen zu bestimmen, so dass er es mitsamt seiner Widerfahrnisse als ein
freies Leben zu verstehen vermag (positive Freiheit zu etwas). Im Blick auf die Autonomie
des Patienten orientieren sich ethische Regelungen somit sowohl an dessen positiver als
auch an seiner negativen Freiheit.

Im Zusammenhang der Genomsequenzierung betrifft das Prinzip der Autonomie vor
allem die Ermittlung und Offenlegung genetischer Information. Anders als viele medizi-
nische Eingriffe, zu denen der Patient sein selbstbestimmtes Einverstandnis geben muss,
stellt die Sequenzierung seines Genoms — mit Ausnahme von Gewebe- oder geringfiigiger
Blutentnahmen — keinen physischen Eingriff dar. Stattdessen gewinnt sie Kenntnisse iber
das Erbgut eines Menschen. Das Autonomieprinzip erstreckt sich daher hauptsachlich auf
den Gewinn und den Umgang mit diesen Kenntnissen. Hierbei vermag die Bestimmung
tber sich selbst und tber seine genetische Information nicht auf ein Einverstandnis zu de-
ren Ermittlung am Beginn der Untersuchung beschrankt zu werden. Sie muss auch die
ermittelten und offengelegten Daten umfassen, da diese individuelle Lebensfiihrung und
Wertvorstellungen betreffen. Strenggenommen diirfte man den Umgang mit den geneti-
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schen Informationen nur provisorisch aus der Hand geben und sollte ihn jederzeit revidie-
ren kdnnen, um die Autonomie des Patienten nicht zu verletzen. Auch die Bestimmung des
Patienten Uber eigenes Nichtwissen und tber das Nichtwissen anderer (zum Beispiel Da-
tenbanken) misste durchgangig in seiner Hand liegen.

Sollte nun das Autonomieprinzip zum Prinzip einer ethischen Regelung der Genom-
sequenzierung taugen, so miisste es auf deren identifizierte Probleme antworten kdnnen.
\on den oben dargestellten Problemen betrifft es aber nur das zweite Problem: die perso-
nale Identitat des Patienten. Deren Aufspaltung in eine anonymisierte, verrechtlichte und
probabilisierte Beschreibung ihrer natirlichen Bedingungen einerseits und deren indivi-
duelle, situative Aufséssigkeit in der Krankheit, die unwiderrufliche Einzelentscheidungen
nach sich zieht, andererseits wird zumindest abgemildert, wenn die Verfahren der trans-
lationalen Medizin sich an die Autonomie des Patienten binden. Denn dann sind sie zu-
letzt auf den konkreten Einzelnen bezogen, der sich ihnen selbstbestimmt anvertraut. Die
anderen Probleme der Genomsequenzierung jedoch bleiben weiterhin ungeklart. Weder
die Verantwortungsdiffusion noch die Verantwortungskollision der Beteiligten finden
eine Regelung dadurch, dass man sich zuletzt vor der Selbstbestimmung des Patienten zu
verantworten hat. Denn zum einen betrifft dessen Selbstbestimmung die Genomsequenzie-
rung als Gesamtprozess. Verantwortungsdiffusion aber entsteht dadurch, dass der Gesamt-
prozess sich gegentiber seinen einzelnen Schritten verselbstandigt und die einzelnen Betei-
ligten fir ihn nicht mehr einstehen zu missen glauben. Diese Verselbstandigung wird von
der Festlegung des Gesamtprozesses auf die Autonomie des Patienten nicht behoben. Und
zum anderen klart dessen Selbstbestimmung mogliche Kollisionen von Verantwortung nur
per Handstreich. Zwar besagt sie, dass alle Handlungen aller Beteiligten sich zuletzt vor
der Selbstbestimmung des Patienten zu verantworten haben. Dem Wortlaut nach heif3t das:
Niemand darf der niedergelegten Entscheidung des Patienten zuwider handeln. Aber dieses
Prinzip hilft weder einem Arzt noch einem Naturwissenschaftler angesichts eines bestimm-
ten Ergebnisses oder Befundes weiter, sofern gute Griinde dafiir sprechen, dass das Ergebnis
oder der Befund die Entscheidung des Patienten revidieren lieken. Hier kollidiert weiterhin
Verantwortung mit Verantwortung, diesmal die Verantwortung vor der Selbstbestimmung der
Patienten mit der Verantwortung vor dessen wahrscheinlicher Umentscheidung.

Am deutlichsten wird die Unzulénglichkeit des Autonomieprinzips im Bezug auf das
Problem universaler Regeln, die die regionalen Regelsysteme der Handlungskette mitein-
ander vermitteln sollen. Denn wenn die Autonomie des Patienten das Prinzip solcher uni-
versalen Regeln bildet, dann beschadigt sie die Regelsysteme der naturwissenschaftlichen
Forschung, die in der Genomsequenzierung zur Wirkung gelangen sollen. Unter ihrer Be-
dingung miissten entnommene Proben und gewonnene genetische Daten jederzeit vom Pa-
tienten zurlickgerufen werden kénnen. Dadurch wirde eine kontinuierliche Forschung er-
schwert oder sogar verhindert, und mit ihr die Entwicklung neuer Diagnose- und Behand-
lungsmoglichkeiten. Grundlagenforschung wiederum wirde ganz unmdglich, wenn die
Kommunikation von Forschungsergebnissen, die eine Auskunft (iber die zugrundeliegen-
den Proben und Daten beinhaltet, unter dem Vorbehalt ihrer Léschung stiinde. Und auch
die im engeren Sinne medizinische Handlung geriete unter einer uneingeschrankten Gel-
tung des Autonomieprinzips in Schwierigkeiten. Der Arzt wiirde in Gewissenskonflikte
oder gar in rechtliche Zwangslagen (unterlassene Hilfeleistung) gebracht, wenn er uner-
wartete Befunde nicht zurtickmelden durfte, um etwa die Bestimmung des Patienten Uber
sein eigenes Nichtwissen nicht zu durchkreuzen.
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Das Prinzip der Autonomie vermag daher die identifizierten Probleme nur in sehr einge-
schranktem MaRe zu regeln. Hinzu kommt noch ein grundséatzliches Problem: Es scheint
nicht immer angemessen, die Entscheidungen eines Hilfesuchenden Ulberhaupt als auto-
nom zu bezeichnen, denn ,,der schlimmste Feind der Selbstbestimmung ist die Krankheit*
(CasseLL 2004, Marto 2012).

3.2.2 Fiirsorge

Aus diesen Grunden bedarf man einer Alternative zu der einseitigen Geltung der Patien-
tenautonomie. Als solche Alternative bietet sich das Prinzip der Firsorge an. In ihm macht
sich das Wissensgefélle zwischen Arzt und Patient geltend. Unter dem Flrsorgeprinzip ist
das Handeln des Arztes als Wohltun zu begreifen, das einem Wissen um die angesichts der
Krankheit zu unternehmenden Schritte entspringt. Dieses Wissen entsteht aus impliziten
Kenntnissen in Gestalt personengebundener Dispositionen, die die Fachkompetenz des
Arztes bilden. Es ist daher dem Patienten nur in eingeschranktem Grad mitteilbar. Der Arzt
handelt folglich zum Wohl des Patienten aus einem Wissen, das dem Patient nicht vollstan-
dig vermittelbar ist. Hierin besteht seine Firsorge.

Wenn dieses Prinzip die Genomsequenzierung regeln soll, dann liegt es nahe, die
Selbstbestimmung des Patienten auf das Einverstandnis zu dem flrsorglichen Handeln des
Arztes zu beschranken. Mit diesem Einverstandnis vertraut der Patient sich dem Wohltun
des Arztes an. Der Patient begibt sich, seiner Krankheit entsprechend, in ,,akzeptierte Ab-
hangigkeit* (RossLer 2011). DemgemaR diirfen die im Prozess der Genomsequenzierung
entnommenen Proben und gewonnenen Daten lege artis vom Arzt eigenméchtig verwen-
det werden. Im Laufe der unter diesem Einverstédndnis erfolgenden Untersuchung besitzen
sich neu entwickelnde Praferenzen des Patienten, zumal hinsichtlich der Weitergabe von
Proben und Daten, nur geringe Bedeutung. Sie werden vom Arzt absichtlich ignoriert mit
dem Ziel, zum Wohle des Patienten und anderer Personen zu handeln. Leitend hat hierbei
die Norm der WohlUberlegtheit zu sein: Man ignoriert die Praferenzen, die sich nach dem
gegebenen Einverstandnis bilden, deshalb, weil der Patient bei einer wohliiberlegten Ent-
scheidung allen Schritten zustimmen wirde.

Das Prinzip der Firsorge entlastet die tbersteigerte Autonomie des Patienten. Allerdings
kann es auch nur eines der vier identifizierten Probleme betreffen. Es handelt sich hierbei
abermals um das Problem der personalen Identitat des Patienten. Indem die anonymisier-
ten, juridifizierten und probabilisierten Verfahren fiirsorglich angewendet werden, vermag
der Patient sich ihnen in akzeptierter Abhangigkeit anzuvertrauen, so dass die Spaltung der
Beschreibungen seines je eigenen Seins abgemildert wird. Freilich bleibt diese Normierung
translationaler Medizin durch Fursorge weitgehend eine Leerformel. Denn das personliche
Verhéltnis von Fiirsorge und Vertrauen wird durch Anonymisierung, Juridifizierung und Pro-
babilisierung in unpersonliche, einklagbare und statistische Verhéltnisse umgebogen, auch
wenn diese Verhaltnisse zuletzt aus Flrsorge errichtet werden. Die gespaltene Beschreibung
der natirlichen Bedingungen personaler Identitat wird daher nicht wirklich vereint. Erst
recht entziehen sich die drei anderen Probleme einer Regelung durch das Fursorgeprinzip.
Verantwortungsdiffusion in den (bergeordneten Prozess wird nicht dadurch behoben, dass
alle Beteiligten das ihnen jeweils Anvertraute fiirsorglich ausiiben. Verantwortungskollisi-
onen entstehen auch bei fiirsorglichem Handeln, wenn das, wofiir man jeweils einzustehen
hat, unterschiedliche Handlungen nahelegen kann. Und wie die regionalen Regelsysteme der
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Genomsequenzierung sich unter dem Prinzip der Fiirsorge miteinander vermitteln lassen sol-
len, bleibt unklar. Welche genetischen Mutationen Naturwissenschaftler in der Primar- und
Sekunddranalyse der Sequenzierdaten weiterverfolgen (und davon héngen die genetischen
Ergebnisse ab, die gemeinsam mit der Fachmedizin befundet werden), kann durch standar-
disierte Verfahren oder Positivlisten festgelegt werden; ob diese eine Fiirsorge fur den Ein-
zelnen darstellen und nicht eher durch Funktionalitat bestimmt sind, bleibt fraglich. Flrsorge
regelt hier hdchstens das regionale Regelsystem des érztlichen Umgangs mit den Patienten,
nicht aber den Zusammenschluss verschiedener Regelsysteme zu einer Kette.

So scheint das Fursorgeprinzip die Sachlogik der Handlungskette zu vernachléssigen.
Deren Verbindung verschiedenartiger Handlungsfelder kann das personliche Vertrauen des
Patienten in das Wohltun des Arztes verletzen, ohne Ubles zu wollen, indem ihre aus-
differenzierten Handlungsfelder Folgen erzeugen, die weder Patient noch Arzt im Blick
haben konnten. Zudem setzt der in dem Firsorgeprinzip enthaltene Paternalismus eine
Allgemeingdiltigkeit der Vorstellungen von Wohltun und Wohliberlegtheit voraus. Diese
\oraussetzung steht mit der Selbstbestimmung des Patienten gemald seiner individuellen
Lebensfiihrung und Wertvorstellung im Konflikt. Statt des Patienten entscheiden nun der
Arzt und die klinische Institution nach ihrem besten Wissen und Gewissen dariiber, wie je-
ner sein krankes Leben zu gestalten habe. Vor den identifizierten Problemen der Genom-
sequenzierung erscheint das als die Ubertragung eines idealisierten Arztbildes auf einen
operativen Zusammenhang ganz anderer Natur.

3.2.3 Miteinanderhandeln

Das Prinzip der Autonomie und das Prinzip der Firsorge greifen angesichts der Genom-
sequenzierung zu kurz. Dennoch formulieren sie ethische Orientierungspunkte, die nur
schwer aufzugeben sind. Es gilt daher zu tberlegen, wie man ihre Anliegen in ein anderes
Prinzip zu transformieren vermag, das ihre Verkiirzungen tiberwindet.

Die beiden Prinzipien der Autonomie und der Fiirsorge gewichten jeweils eine Seite des
Arzt-Patient-Verhaltnisses: das Prinzip der Autonomie den Patienten, das Prinzip der Fir-
sorge den Arzt. Dabei vernachlassigen sie zwei Sachverhalte. Erstens ist die Beziehung
zwischen Patient und Arzt im Falle der Genomsequenzierung keine Zweierbeziehung. Viel-
mehr besteht sie als Beziehung des Patienten, seiner Familie und schlieBlich aller von den
Untersuchungsergebnissen betroffenen Menschen einerseits und des Arztes, der klinischen
Institutionen und der internationalen Forschung andererseits. Weder die Autonomie des Pa-
tienten und deren Anerkennung durch den Arzt noch die Fiirsorge des Arztes und das Ver-
trauen seitens des Patienten tragen diesem komplexen Gefiige Rechnung. Zweitens las-
sen sich weder Autonomie noch Firsorge in einem einseitigen Akt des autonom oder des
fiirsorglich Handelnden verwirklichen. Vielmehr entwickeln sie sich nur im Miteinander-
handeln von Menschen, die sich in ihrer Autonomie anerkennen und Firsorge entwickeln
(DonchiN 2001). Wenn man Autonomie und Firsorge als Eckpunkte medizinischen Han-
delns beizubehalten sucht, bietet es sich daher an, das Miteinanderhandeln, in dem beide
ihren Sinn erhalten, selbst zum Prinzip zu nehmen. Das Prinzip des Miteinanderhandelns
kénnte zudem das Geflige aus Patienten, Familien, anderen Betroffenen, Arzten, Institutio-
nen und Forschung insgesamt als ein Geflige miteinander Handelnder verstehen lassen. Die
Verhéltnisse innerhalb dieses Gefliges waren entsprechend unter dem Prinzip des Miteinan-
derhandelns zu regulieren.
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Wenn sich ein solches Prinzip fur die Genomsequenzierung geltend machen soll, dann
missen sich deren vier Problemfelder mit seiner Hilfe bewaltigen lassen. Wie das erfol-
gen konnte, lasst sich gut an den Fragen zur Verantwortung sehen. Sowohl die Verant-
wortungskollision als auch die Verantwortungsdiffusion erfahren eine Regulierung unter
dem Prinzip des Miteinanderhandelns, sofern man das, wofiir man einzustehen hat, als
Glied solchen Miteinanderhandelns gemeinsam auf Kollisionen und Diffusionen reflek-
tiert. Man nimmt hier Abschied von der Vorstellung, dass Kollisionen und Diffusionen
von Verantwortung sich durch eine fertige Regel gleichsam technisch ausschalten lassen.
Stattdessen wird akzeptiert, dass Verantwortungskollisionen und -diffusionen sich nur in
bewussten Prozessen des Miteinanderhandelns aushandeln lassen. An die Stelle einer ge-
gebenen Norm (wie zum Beispiel Nicht-Schadigung der Patientenautonomie, arztliche
Weisungsbefugnis, Positivlisten usw.), die zur Lésung von Kollisionen oder Diffusionen
anzuwenden wiére, tritt so die gemeinsame Reflexion auf mogliche Normen, die die prob-
lematische Handlungssituation bestimmen konnten, und deren gemeinsame Anwendung
innerhalb der jeweiligen Situation. Mit anderen Worten: Die ethische Urteilskraft der
miteinander Handelnden in der konkreten Sachlage wird angerufen (Tanner 2012). Das
enthebt die Handelnden nicht ihrer Normbindung, denn ihre normative Bindung erfolgt
jetzt unter der Grundnorm des Miteinanderhandelns, die das gemeinsame Aufsuchen (re-
flektierende Urteilskraft) von bindenden Normen in der Situation einer Verantwortungs-
kollision oder -diffusion und deren Anwendung (subsumierende Urteilskraft) anleitet.

Ahnliches gilt fiir die Struktur translationaler Medizin. Sofern alle an der Genom-
sequenzierung Beteiligten, vom Patienten bis zum Informatiker, ihren Funktionszusam-
menhang als gemeinsamen Handlungszusammenhang verstehen, kann dieser unter das
Prinzip des Miteinanderhandelns gestellt werden. Dieses Prinzip verlangt dann, dass die
Beteiligten auf die universalen Regelungen ihrer regionalen Regelsysteme miteinander
handelnd reflektieren und sie auf ihre Situation anwenden. Zum Beispiel kdnnen sie das
arztliche Berufsethos und die Forschungsfreiheit in einer konkreten Situation miteinan-
der vermitteln, indem sie gemeinsam Normen einer guten Praxis artikulieren. Dies kann
in Kodices erfolgen, wie es die EURAT-Gruppe im Kodex fur nicht-arztliche Wissen-
schaftler, die an der Totalsequenzierung, insbesondere von Patienten-Genomen, betei-
ligt sind (2013) vorgeschlagen hat. Solche Kodices dirfen sich aber nicht verselbstandi-
gen, sondern missen stets erneut im Miteinanderhandeln befragt und tberprift werden.
Selbst die Anonymisierung, Juridifizierung und Probabilisierung, von der die Genom-
sequenzierung bestimmt ist, lasst sich unter dem Prinzip des Miteinanderhandelns ab-
mildern, denn die Verfahren der Genomsequenzierung, die dem Patienten unverstandlich
und fremd gegeniberstehen, lassen sich als Schritte im gemeinsamen Miteinanderhan-
deln gestalten, das um der Heilung des Patienten willen erfolgt; ein Miteinander, das auf-
grund unterschiedlicher Wissensasymmetrien aller Beteiligten nicht rein kognitiv her-
gestellt werden kann (Patienteninformation und -aufklarung), sondern nicht-kognitive
Formen umfassen muss. Dadurch erfolgen ihre Beschreibungen der naturlichen Bedin-
gungen personaler ldentitat innerhalb eines praktischen Zusammenhangs, in dem sich
das Selbstsein des Patienten gestaltet. Die Gefahr seiner Spaltung durch anonymisierte
und probabilisierte Verfahren wird dadurch nicht aufgehoben. Aber sie wird eingefangen,
da sie innerhalb eines Miteinanderhandelns erfolgt, an dem der Patient sich als Handeln-
der beteiligt weil3.
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An die Stelle von Autonomie und Firsorge tritt so das Miteinanderhandeln von Patienten,
Arzten und Naturwissenschaftlern, das deren Reichweite in der jeweiligen Situation stets
von neuem erarbeitet und zugleich die auftretenden Probleme der Genomsequenzierung
angeht. Das geschieht immer mit dem Ziel, das Wohl des Patienten zu verwirklichen. Pa-
tienten missen daher wéhrend des gesamten Prozesses der Genomsequenzierung in der
Lage sein, ihren eigenen Wiinschen und Bedirfnissen entsprechende Entscheidungen zu
fallen und mit den Ergebnissen der Genomanalyse verantwortungsvoll umgehen und leben
zu koénnen. Wie aber dieses oberste Handlungsziel der Genomsequenzierung konkret aus-
zubuchstabieren ist, hat das Miteinanderhandeln der Beteiligten zu erschlief3en.

Ob sich eine solche Regelung unter dem Prinzip des Miteinanderhandelns in den Gege-
benheiten der heute hochkomplexen Klinik und Forschung verwirklichen lasst, bleibt ab-
zuwarten. Das Prinzip des Miteinanderhandelns stellt jedenfalls neue Belastungen fiir die
Beteiligten auf. Es verlangt ein sehr viel hoheres Mal3 an konkreter Kommunikation zwi-
schen den Beteiligten; es verlangt ebenso die Moglichkeit zur Revision getroffener Ent-
scheidungen wie die Akzeptanz unwiderruflicher Handlungen; und es verlangt die stets
neue Uberfiihrung von Routine in bewusste Reflexion der Situation. Diese Forderungen
institutionell zu verankern, ohne die Beteiligten zu berfordern, stellt eine groRe Heraus-
forderung dar. Sie beginnt bei der Formulierung der Einverstandniserklarungen, die dyna-
misiert werden missten, und endet beim Berufsethos naturwissenschaftlicher Grundlagen-
forscher, das die theoretische Erkenntnis immer auch als praktischen Zusammenhang zu
begreifen hat. Die Gefahr einer ,,Hypermoral“ (GenLen 1969) durch Ausbreitung ethischer
Reflexion fiiber institutionelle Verfahren, die eigentlich der ethischen Entlastung dienen
sollen, kann hierbei nicht geleugnet werden. Aber die identifizierten Probleme der Genom-
sequenzierung scheinen sich nicht anders 18sen zu lassen als durch das Prinzip des Mit-
einanderhandelns. Ein Teil von dessen Leistung besteht darin, dass es Uberlastungen des
Miteinanders ebenfalls mit Urteilskraft zu regeln anleitet.

4. Schluss

Auch der hier vorgeschlagene Blickwechsel weg von den vier gangigen Prinzipien der
Medizinethik hin zum Prinzip des Miteinanderhandelns darf nicht Uberlastet werden. In
der philosophischen Ethik gibt es verschiedene Modelle des Miteinanderhandelns. Das
bekannteste Modell ist die Diskursethik, die Karl-Otto Aper und Jirgen HABERMAS mit un-
terschiedlicher Gewichtung entwickelt haben (Hasermas 1983); ein anderes Modell stellt
die praktische Philosophie Hannah Arenpts dar;® ein drittes Modell bietet die Subjekti-
vitétstheorie Dieter Henricus.® Fiir die Medizinethik ist es jedoch nicht notwendig, eine
Entscheidung zugunsten eines dieser oder anderer Modelle zu treffen. Medizinethisch
genigt es, das Miteinanderhandeln als Prinzip einer ethischen Regelung der Genom-
sequenzierung dadurch einzufiihren, dass es deren identifizierte Probleme zu bewiltigen
hilft. Denn die Medizinethik ist eine Bereichsethik und beansprucht daher nicht, ethische
Grundprinzipien zu begriinden. lhre Grundbegriffe beglaubigen sich im Bezug auf den
Bereich, den sie regeln sollen. Sie missen nur bis zu dem Grade erhellt und begriindet

5 Arenpr 1981, S.213-317.
6  HenricH 2007, S. 143-247.
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werden, in dem sie diese Regelung ermdglichen. Wie man das Prinzip dann unbesehen
von seiner Regelungsaufgabe artikuliert, muss der ethischen Grundlagenuntersuchung
vorbehalten bleiben.
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Zusammenfassung

Mit einer Implementierung der Totalsequenzierung des menschlichen Genoms als diagnostische Technologie in
der klinischen Praxis werden vielfaltige Hoffnungen verbunden. Allerdings sind die gesundheitsdkonomischen
Auswirkungen dieser Diagnostik, inklusive den darauffolgenden praventiven und therapeutischen Implikatio-
nen, noch nicht abschétzbar. Im Rahmen der Genomsequenzierung werden vielféltige Sequenzierungstechno-
logien eingesetzt, die sich hinsichtlich ihrer Qualitdtsmerkmale und Kosten unterscheiden. Neben den direkten
Kosten der technischen Durchfiihrung im Sequenzierungsprozess werden zudem weitere Kosten verursacht, die
in einer Kostenanalyse Beriicksichtigung finden miissen. Dazu gehoren beispielsweise Kosten fiir Datenma-
nagement und -speicherung. Im Rahmen einer systematischen Literaturrecherche konnte gezeigt werden, dass
bis dato keine validen Kostenanalysen im Hinblick auf die Ganzgenomsequenzierung vorliegen und vielféltige
Ressourcenverbrauche nicht berticksichtigt wurden. Auch waren die Ergebnisse der untersuchten Kostenanaly-
sen teils sehr divergent. Aus diesem Grund sollte mdglichst zeitnah eine valide und umfassende Kostenanalyse
der Ganzgenomsequenzierung vorgenommen werden, in der die hierfiir notwendigen Ressourcen identifiziert,
quantifiziert und monetér bewertet werden. Dieses bildet die Grundlage fiir eine vollstédndige gesundheitsdkono-
mische Evaluation. Jedoch gibt es nicht nur aus gesundheitsékonomischer Perspektive Forschungsbedarf —auch
aus medizinischer Perspektive sind weitere Anstrengungen erforderlich, um den Nutzen dieser Technologie wei-
ter abzuschatzen. Insgesamt ist abzusehen, dass eine Ganzgenomsequenzierung in der klinischen Praxis voraus-
sichtlich nur bei ausgewahlten Indikationen bzw. Patientengruppen erfolgen wird, fir die valide Wahrscheinlich-
keiten und evidenzbasierte Informationen tiber den medizinischen Nutzen vorliegen.

Abstract

Many hopes arise with an implementation of whole-genome sequencing as a diagnostic technology in clinical
practice. However, the health economic impact of this technology including the following preventive and thera-
peutic implications is not predictable yet. Within the context of genome sequencing various sequencing tech-
nologies are used, which differ in terms of quality and cost aspects. In addition to the direct costs related to the
technical procedure of the sequencing process, additional costs arise, for example costs for data management
and storage, which need to be included in a cost analysis. A systematic literature review showed that at present
no valid cost analysis for whole-genome sequencing exists, and also diverse resource usages have not been con-
sidered. Furthermore, the results of the examined cost analyses were very divergent. For these reasons, a valid
and comprehensive cost analysis for whole-genome sequencing should be conducted, in which the necessary
resources are identified, quantified and monetary valuated. This can provide a basis for a full economic evalu-
ation. However, there is a research gap not only from a health economic perspective, but also in terms of the
medical perspective. Further efforts are needed to estimate the utility of this technology for patients. Overall, it
is foreseeable that whole-genome sequencing in clinical practice will be conducted only for selected indications
and patient populations for which there are valid probabilities and evidence-based information about the medi-
cal benefits.
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1. Einleitung

Seit der Publikation der teilweisen und vollstandigen Entschliisselung des menschlichen
Genoms im Jahr 2001 (LaNpEr et al. 2001, VenTER et al. 2001) bzw. 2003 (CoLLins et al.
2003) hat die Genomsequenzierung und die Durchfiihrung von medizinischen Interven-
tionen auf Basis von Geninformationen einen besonderen Stellenwert in der Klinischen
und biologischen Forschung eingenommen. Die Forschungsaktivitdten zielen darauf ab,
ein vollstandiges genetisches Verstandnis Uber verschiedene Krankheiten, z. B. Krebs oder
seltene Erkrankungen, zu erlangen. Hierauf aufbauend sollen beispielsweise stratifizierte
Therapiekonzepte, bei denen auf Basis patientenspezifischer genetischer Merkmale Be-
handlungsmdglichkeiten mit dem bestmoglichen Wirkungspotenzial ausgewahlt werden,
fiir die Behandlung und Pravention dieser Krankheiten entwickelt und zielgerichtet einge-
setzt werden.

Verschiedene Technologien zur Genomsequenzierung konnen differenziert werden, de-
ren Anwendung vom angestrebten Umfang der Genomanalyse abhéngt. Die Ganzgenom-
sequenzierung — auch Totalsequenzierung genannt — ist hierbei am umfangreichsten. Die
Exomsequenzierung untersucht unterdessen lediglich die proteincodierenden Abschnitte
der DNA. Das Exom macht dabei nur rund 1% des gesamten Genoms mit einer Grolie
von 30 Megabasen (Mb) aus (Masewskr 2011). Im Vergleich generiert eine Ganzgenom-
sequenzierung daher hundertfach so viele Informationen. Des Weiteren besteht zudem die
Madglichkeit, einzelne Gene zu analysieren. Gezielte Analysen haben dabei den Vorteil,
dass die Abdeckung der Sequenzierung und damit die Validitat der Ergebnisse héher sind
als im Vergleich mit umfassenderen Sequenzierungsanalysen (Ng et al. 2009, TurNkR et al.
2009).

Seit der EinfUhrung der ersten Sequenzierungsmethode, der sogenannten Didesoxy-
methode nach SANGER (SANGER et al. 1977) (first-generation sequencing), flhrten diverse
Modifikationen zu einer Weiterentwicklung der Sequenzierungstechnologien. Die Weiter-
entwicklung der Technologien zielte insbesondere darauf ab, Zeit und Kosten des Sequen-
zierungsprozesses zu reduzieren. Die Einfiihrung von massiv parallelen Sequenzierungs-
systemen und der Hochdurchsatzsequenzierung (second-generation sequencing) sowie die
Maoglichkeit, auf eine Vervielfachung von Molekilen vor der Sequenzierung zu verzich-
ten (third-generation sequencing), stellen zusammenfassend die wichtigsten Entwicklun-
gen dar.

Insgesamt kdénnen verschiedene DNA-Sequenzierungsplattformen differenziert wer-
den, welche sich in ihrer technischen Ausfiihrung, den Leistungseigenschaften und der
Ergebnisvaliditat (z.B. Fehlerraten) unterscheiden. Zu diesen Plattformen gehoéren bei-
spielsweise Roche/454, lllumina/Solexa, Life Technologies/Applied Biosystems oder He-
licos. Ein wichtiges Unterscheidungsmerkmal zwischen Second-generation-Sequenzie-
rungsplattformen und der Sangertechnologie ist, dass erstere hohere Fehlerraten produzie-
ren und demnach die Tiefe der Sequenzierungsabdeckung héher sein muss (KosoLpr et al.
2010). Die Auswahl der Sequenzierungsplattform sollte daher abhingig von der spezifi-
schen Fragestellung getroffen werden.

Die schnelle Entwicklung dieser Technologien sowie die rasant ansteigende Publika-
tionsanzahl in Bezug auf die Genomsequenzierung verdeutlichen die Bedeutung dieses
Forschungsfeldes. Der Wettbewerb zwischen den Forschern wird hierbei durch Visionen
und Preise forciert, die von 6ffentlichen Institutionen und Stiftungen lanciert werden. Bei-
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spielweise spielt das sogenannte ,,race to the $ 1000 genome* (von BusNorr 2008, SERVICE
2006) eine bedeutende Rolle. Der Ursprung dieses Zitats geht auf eine Veréffentlichung in
der Zeitschrift Nature von CoLrins et al. im Auftrag des Human Genome Research Institute
zuriick (Corrins et al. 2003). In der Publikation skizzieren die Autoren ein Wunschszena-
rio, in dem die Kosten fiir eine Ganzgenomsequenzierung durch technologische Weiterent-
wicklung auf $ 1000 oder weniger reduziert werden. Zusatzlich zu dieser Vision hat die
X PRIZE Foundation in den USA ein Preisgeld in Hohe von $ 10 Mio. fur die Entwicklung
einer Sequenzierungstechnologie mit den folgenden Kriterien ausgesetzt: Die Technolo-
gie soll 100 menschliche Genome in zehn Tagen mit einer Fehlerrate von weniger als 1 zu
100000 Basen sequenzieren kdnnen, eine Abdeckung von mindestens 98 % aufweisen und
Kosten von maximal $ 10000 pro Genomsequenzierung verursachen (X Prize Foundation
2012). Der Wetthewerb wurde allerdings im Jahr 2013 annulliert.

Insgesamt sind vielféltige Hoffnungen von zahlreichen Wissenschaftlern und Pati-
enten mit der Entwicklung dieser Technologien verbunden. Trotz der Euphorie, die die
Genomforschung hervorruft, existieren noch zahlreiche Fragestellungen, die bislang un-
beantwortet sind. Dies gilt nicht nur fiir den medizinischen und biologischen Bereich,
sondern auch fur ethische, juristische und gesundheitsékonomische Aspekte, welche mit
der Ganzgenomsequenzierung assoziiert sind. Aus diesem Grund wurde im Jahr 2011
an der Universitat Heidelberg eine interdisziplinare Forschergruppe gegriindet, welche
sich mit ethischen und rechtlichen Aspekten der Totalsequenzierung (EURAT) beschéaf-
tigt. Auf dem Gebiet der Gesundheitsokonomie tatige Wissenschaftler der Universitat
Hannover gehdren seit Ende des Jahres 2011 dem Team an. Bevor gesundheitsokono-
mische Fragestellungen im Zusammenhang mit der Ganzgenomsequenzierung disku-
tiert werden, wird zunéchst auf die Bedeutung der Okonomie im Gesundheitswesen ein-
gegangen.

2. Die Bedeutung der Gesundheitsékonomie und ihrer Methoden

Die Mittel, die fur die Gesundheitsversorgung der Menschen in Deutschland zur Verfi-
gung stehen, sind begrenzt. Wirden unendlich viele Mittel verfugbar sein, wére die Oko-
nomie, das Wirtschaften, iiberfliissig — ein Schlaraffenland der unbegrenzten Ressourcen,
in Form von Zeit, Geld und Personal, existiert jedoch nicht. Diesen begrenzten Ressourcen
stehen auf der anderen Seite unbegrenzte Bedirfnisse der Individuen unserer Gesellschaft
gegeniber. Ein spezielles Merkmal im Gesundheitswesen ist zudem, dass diese Bedurf-
nisse mit den medizinischen Mdglichkeiten wachsen. Stetig werden neue diagnostische
und therapeutische Verfahren wie die Genomsequenzierung entwickelt, so dass die Kennt-
nis Uber das theoretisch Mdgliche unsere Bedirfnisse erhoht. Wenn die bereitgestellten
Mittel nicht oder zumindest nicht im selben Ausmal wachsen, wird die Diskrepanz zwi-
schen theoretisch maoglicher und reeller Bediirfnisbefriedigung groRer. Dieses Phdnomen
flihrt dazu, dass die gefiihlte Knappheit trotz wachsendem Wohlstand zunimmt (PRENZLER
2012).

In Abbildung 1 ist die Beitragssatzentwicklung der Gesetzlichen Krankenversiche-
rung (GKV) sowie die Entwicklung des Steuerzuschusses in Deutschland dargestellt. Es
wird deutlich, dass in den letzten Jahren stetig mehr Geld in das Gesundheitssystem ge-
flossen ist. Das Institut fiir Gesundheits-System-Forschung (IGSF) prognostiziert dariiber
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hinaus, dass der Beitragssatz zur GKV bis zum Jahr 2050 aufgrund des demographischen
Wandels und des medizinisch-technischen Fortschritts auf 27 bis 43% steigen konnte
(Institut fiir Gesundheits-System-Forschung IGSF 2007). Zu einem leicht optimistische-
ren Szenario gelangen Autoren aus Witten-Herdecke (SauerLanp et al. 2010). Aus gesell-
schaftspolitischer Perspektive ist es unwahrscheinlich, dass die Bevélkerung einen wei-
teren Grof3teil ihres Einkommens fur die GKV ausgeben wird — schliellich existieren ne-
ben Gesundheitsleistungen weitere Bereiche wie Erndhrung, Wohnung oder Freizeit, fur
die ebenfalls Ausgaben notwendig sind. Auch die Zahlungsbereitschaft des Staates ist be-
grenzt, da er auch andere 6ffentliche Aufgaben wie die Bildung oder Landesverteidigung
wahrnehmen muss.

25 - 16
20
15
15
14
10
13
5 I
472
5 i . |
2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014
mm Bundesbeteiligung in Mrd. Euro -=-Beitragssatz in Prozent

Abb. 1 Beitragssatzentwicklung in der GKV (Durchschnitt in %) und Steueranteil (in Mrd. Euro). Quelle: Dar-
stellung in Anlehnung an GKV-Spitzenverband (GKV-Spitzenverband).

Dementsprechend wird in Zukunft bei der Einflhrung von neuen Diagnostika und Thera-
pieleistungen verstarkt die Frage aufgeworfen werden, ob diese einen zusétzlichen Nutzen
gegeniber den bereits verfligharen Technologien haben und — wenn ja —, ob dieser Zusatz-
nutzen die zusatzlichen Kosten rechtfertigt.

Die Aufgabe der Gesundheitsdkonomie liegt dementsprechend darin, die knappen Res-
sourcen so einzusetzen bzw. zu verteilen, dass der groRtmdgliche Nutzen gestiftet wird.
Hierzu hat die Okonomie eine Reihe von Methoden entwickelt (DrummonD et al. 2005,
Scuorrskr et al. 2011). Hierdurch sollen Kosten und volkswirtschaftliche Auswirkungen
der Einflhrung von Diagnostika und Therapien bestimmt werden. Diese Kostenparameter
kénnen ebenso mit Nutzenparametern verkniipft werden.

Gesundheitsokonomische Evaluationen stellen dabei einen Uberbegriff fur alle Studien
im Gesundheitswesen dar, bei denen medizinische MalBnahmen im weitesten Sinne 6kono-
misch bewertet werden. Hinter dem Begriff verbirgt sich jedoch kein einheitliches Studien-
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design. Es werden vielmehr verschiedene Studienformen unterschieden, die Kosten- und
Nutzenkomponenten in verschiedenartiger Auspragungsform berticksichtigen. (ScHoFFski
etal. 2011). Eine Klassifizierung gesundheitsokonomischer Studien findet sich in Abbil-
dung 2 (DrummonD 2005).

Werden Kosten und Nutzen der Alternative verglichen?

Nein Ja

Nur den Nutzen Nur die Kosten

c Teilevaluation Teilevaluation
Q

= NurErhebung des NurBerechnung der Kosten-Nutzen-Erhebung
o Nutzens Kosten

=

Q

=

<

o Kostenanalyse
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=2 y
-8 Ja /Wwirksamkeits-  Vergleichs- Kosten-Effektivitats-
§ s vergleich Analyse Analyse

=8 Kosten-Nutzwert-

= £ Analyse

Abb. 2 Klassifizierung gesundheitsékonomischer Studien in Anlehnung an DrummonD et al. 2005

Teilevaluationen und vollstdndige gesundheitsbkonomische Evaluationen kdnnen hier-
bei unterschieden werden. Erstere sind dadurch gekennzeichnet, dass nur Kosten- oder
Nutzenkomponenten einbezogen werden und/oder kein Vergleich zu einer alternativen
Therapie/Diagnostik stattfindet. Die hochste Aussagekraft haben Studien, die sowohl
Kosten- als auch Nutzenkomponenten berlcksichtigen und stets einen Vergleich zu ei-
ner Alternative beinhalten. Dazu gehdren Kosten-Nutzen-Analysen, Kosten-Effektivi-
tats-Analysen und Kosten-Nutzwert-Analysen. Kosten-Effektivitats-Analysen bewer-
ten alternative Technologien (z. B. den innovativen Einsatz der Genomsequenzierung im
Gegensatz zu derzeitigen diagnostischen Standards), in dem Kosten- und Effektivitéts-
parameter (wie gewonnene Lebensjahre durch anschlieende Anwendung einer zielge-
richteten Therapie) miteinander verknlpft werden. Kosten-Nutzwert-Analysen verwen-
den statt einzelner Effektivitdtsparameter Nutzwerte wie qualitatsadjustierte Lebensjahre
(QALYSs). Ein wesentlicher Vorteil der Anwendung von Nutzwerten ist, dass die Lebens-
qualitat der Patienten beriicksichtigt wird und dass diese Analyseformen indikations-
Ubergreifend einsetzbar sind. In Kosten-Nutzen-Analysen werden nicht nur die Kosten,
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sondern auch der Nutzen in monetéren Einheiten widergespiegelt. Aufgrund der Schwie-
rigkeit der monetéren Abbildung von Nutzwerten wird dieser Ansatz in der Praxis selten
verwendet.

In gesundheitsbkonomischen Analysen wird bei einem Vergleich zweier Alternativen
stets ein inkrementeller Ansatz genutzt, indem die zusétzlichen Kosten einer Innovation im
Vergleich zum Standardvorgehen ermittelt und durch den zusétzlichen Nutzen durch die
Innovation dividiert werden. Im Ergebnis wird das inkrementelle Kosteneffektivitatsver-
haltnis (ICER) gebildet. Hierbei werden die Kosten pro zusatzliche Nutzeneinheit (z.B.
QALYs) ermittelt, welche aufgewendet werden mussen, um die neue Alternative in der
Standardversorgung zu implementieren.

Dieses Beispiel verdeutlicht, dass die Ergebnisse solcher gesundheitsokonomischer
Evaluationen als Unterstiitzung bei der Entscheidung dienen, ob und in welcher Hohe
eine neue diagnostische oder therapeutische Technologie durch die GKV erstattet werden
sollte.

3. Genomsequenzierung — ein systematischer Literaturreview zur bisherigen
gesundheitsékonomischen Evidenz

Ziel eines von der EURAT-Forschergruppe durchgefiihrten Literaturreviews® war es, einen
Uberblick tiber die bisherige gesundheitsékonomische Evidenz zum Thema Genomsequen-
zierung zu erhalten. Folgende gesundheitsékonomische Fragestellungen standen im Fokus:
Wie teuer sind die einzelnen Sequenzierungstechnologien? Existieren gesundheitsékonomi-
sche Studien, welche den potenziellen Nutzen der Genomsequenzierung aufzeigen und sie
ins Verhaltnis zu den Kosten setzen? Wie hoch sind die volkswirtschaftlichen Kosten, die
mit der Einfihrung von Genomsequenzierungstechnologien einhergehen? Der Fokus der
Untersuchung lag nicht nur auf Studien zur Ganzgenomsequenzierung, sondern beinhaltete
auch andere Sequenzierungsstrategien, wie die der Exomsequenzierung, um einen umfas-
senden Uberblick zu erhalten.

3.1 Methoden

Fir die Erstellung der systematischen Literaturlibersicht wurde zunéchst eine Daten-
bankrecherche gemaR der Vorgaben des Deutschen Instituts fir Medizinische Dokumen-
tation und Information (DIMDI) (www.dimdi.de) durchgefihrt. Unter anderem betreibt
das DIMDI Informationssysteme flir Arzneimittel, Medizinprodukte und zur Bewertung
gesundheitsrelevanter Verfahren (Health Technology Assessment — HTA). In erganzen-
den Datenbanken wird eine Recherche zur Suche von Fachartikeln angeboten. Insofern
stellen systematische DIMDI-Datenbankrecherchen ein Standardvorgehen in Deutsch-
land dar.

In die Volltextsuche wurden Publikationen in deutscher oder englischer Sprache einge-
schlossen, die im Zeitraum der Jahre Januar 2002 bis Januar 2012 verdffentlicht wurden. Die
folgenden 17 Datenbanken wurden systematisch durchsucht: Deutsches Arzteblatt, BIOSIS
Previews, Cochrane Database of Systematic Reviews, DAHTA-Datenbank, EMBASE

1 Die Publikation des Literaturreviews in englischer Sprache befindet sich zurzeit im Einreichungsprozess.
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Alert, EMBASE, gms, gms Meetings, Social SciSearch, Health Technology Assessment
Database, SciSearch, Krause & Pachernegg Verlagsdatenbank, MEDLINE, NHS Economic
Evaluation Database, Thieme Verlagsdatenbank und Thieme Verlagsdatenbank PrePrint. In
der folgenden Abbildung 3 sind die verwendeten Suchbegriffe dargestellt, wobei ,,?“ als
Platzhalter fir mdglicherweise vorangestellte bzw. folgende Buchstaben dient.

Textfeldsuche

Cost?

Titelsuche
Sequenc?
?sequenz? Economic?
Quality of life
QALY

Quality adjusted life
year?

Kosten?

?6konomi?

Lebensqualitat

Abb. 3 Suchstrategie der systematischen Literaturrecherche

Nach Entfernung der Duplikate haben zwei Wissenschaftler unabhangig voneinander Titel
und Abstracts der Publikationen gesichtet und anhand dessen entschieden, welche Artikel
potentiell gesundheitsékonomisch von Interesse sein kénnten.

Der Fokus lag auf der Identifizierung von Kostenstudien sowie Kosten-Nutzen-, Kos-
ten-Effektivitats- und Kosten-Nutzwert-Analysen. Die Ergebnisse der beiden Wissen-
schaftler wurden zusammengefligt und Unstimmigkeiten diskutiert. Die verbliebenen
\olltexte wurden intensiviert gelesen und bewertet.

3.2 Ergebnisse

Insgesamt ergab die Datenbankrecherche 5520 Treffer, wovon 3271 Duplikate waren. Von
den 2249 Titel/Abstracts wurden 69 Literaturangaben als Volltexte bestellt und gesichtet.
Die Einschlusskriterien wurden insgesamt von flinf Artikeln erfullt. Des Weiteren wurde
per Handrecherche eine weitere Onlinequelle gefunden. Sie stellt keine Vollpublikation
dar, wird jedoch in dem Zusammenhang haufig zitiert und ist von Relevanz. Abbildung 4
fasst den Suchprozess zusammen.

Die meisten Volltexte wurden ausgeschlossen, da sie keine umfassenden Kosten- bzw.
Kosteneffektivitatsdaten beinhalteten. Des Weiteren haben wir relevante Studien identifi-
ziert, deren Inhalte jedoch mehrmals publiziert wurden. Die redundanten Artikel wurden
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Abb. 4 Flussdiagramm zur Literaturrecherche

ebenfalls ausgeschlossen. Alle funf Volltextpublikationen (siehe Tab. 1) haben Kosten-
daten von verschiedenen DNA-Sequenzierungsplattformen untersucht und gegeniberge-
stellt. Es wurde keine vollstandige gesundheitsékonomische Studie (Kosteneffektivitats-
oder Kosten-Nutzen-Analyse) identifiziert.

Tabelle 2 fasst zundchst die Ergebnisse der funf Volltextpublikationen zusammen. Ta-
belle 2 zeigt, dass sich die Kosten pro Mb zwischen den DNA-Sequenzierungsplattfor-
men unterscheiden. Des Weiteren wird deutlich, dass auch die Kosten einzelner Technolo-
gien in den Publikationen nicht einheitlich angegeben werden. Die Sequenzierungskosten
der Roche/454 GS FLX Titanum wurden beispielsweise von GLenN (2011) mit $ 12,40 je
Mb angegeben. Im Gegensatz dazu errechnen Pareexk et al. (2011) in einer Publikation aus
demselben Jahr Kosten von $ 84,39 pro Mb.

Sanger ist insgesamt die teuerste Methode mit Kosten von ca. $ 500,00 pro Mb (KircHER
et al. 2010). Dadurch, dass ein menschliches Genom aus ca. 3000 Mb besteht, kostet eine
vollstandige Sequenzierung mit der Sangertechnologie ungeféhr $ 1,5 Mio. Den Angaben
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Tab. 1 Eingeschlossene Studien

Autor Titel Referenz

GLenN, T. C. Field guide to next-generation DNA  Mol. Ecol. Resour. 11, 759-769
sequencers (2011)

KIrcHER, M., KELsO, J. High-throughput DNA sequencing —  Bioessays 32, 524—536 (2010)
concepts and limitations

PareEk, C. S., SMoczynsk, R.,  Sequencing technologies and ge- J. Appl. Genetics 52, 413-435

TRETYN, A. nome sequencing (2011)

SHENDURE, J., J1, H. Next-generation DNA sequencing Nature Biotechnol. 26, 1135-1145

(2008)

TUCKER, T., MARRA, M., Massively Parallel Sequencing: Amer. J. Hum. Genet. 85, 142-154

Friepman, J. M. The Next Big Thing in Genetic (2009)
Medicine

von GLeNN (2011) zufolge scheint die SOLiD 5500 Plattform mit $ 0,10 pro Mb eine giins-
tige Alternative zu sein. In diesem Fall wiirde eine vollstdndige Sequenzierung ungeféhr
$ 300,00 kosten. Allerdings existieren derzeit bereits neue und vermeintlich kostengiins-
tigere DNA-Sequenzierungsplattformen, die in den eingeschlossenen Studien nicht unter-
sucht wurden.

Ein wesentlicher Unterschied zwischen den Publikationen ist der Einbezug von An-
schaffungskosten fiir die Sequenzierungsmaschinen. Tucker et al. geben an, dass kom-
merziell zu erwerbende Sequenzierungsplattformen zwischen $ 400000 und $ 1,35 Mio.
kosten, wobei Kosten fir Software, Training, Datenextraktion und -lagerung nicht inbe-
griffen seien (Tucker et al. 2009). GrLenn (2011) hingegen schreibt, dass eine neuartige
DNA-Sequenzierungsplattformen zurzeit zwischen $ 49500 und $ 695000 kosten wiirde.
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Abb. 5 DNA-Sequenzierungskosten nach WeTTERSTRAND 2013
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Tab. 2 Uberblick tiber die Ergebnisse des Literaturreviews

Technologie Autor (Publikationsjahr) Durch- Basen/  Genauig- Kosten der Kosten
Mb/Tag satz  Sequenz- keit Plattform pro Mb
abschnitt (ca.)
Sanger KircHer et al. (2010) 6 800 0,99991 - $ 500,00
Roche/454 GS SHENDURE und Ji (2008) - 250 - $500000  $60,00
FLX Titanium Tucker et al. (2009) 1200 400 0,99 - $ 84,40
Kircrer und Kerso (2010) 750 400 0,9991 - $20,00
GLENN (2011) - 400 0,99 - $12,40
PareEk et al. (2011) 1000 400 0,995 $ 500000 $84,39
Illumina Genome  Tucker et al. (2009) 2500 75+ 0,985 - $6,00
Analyzer [1/11x Kircrer und Kerso (2010) 5000 100 0,991 - $0,50
lllumina Solexa ~ Suenpure und Ji (2008) - 36 - $ 430000 $2,00
Pareek et al. (2011) 1500 36 0,985 $ 400000 $5,97
Illumina HiSeq GLENN (2011) - 100+100 0,99 - $0,10
2000
Applied SHENDURE Und Ji (2008) - 35 - $ 591000 $2,00
Biosystems Pareex et al. (2011) 1850 35 0,9994 $ 525000 $5,81
SOLID 4 Tucker et al. (2009) 2500 50 0,994 - $5,80
KircHer und Kerso (2010) 5000 50 0,991 - $0,50
Life Technologies Grenn (2011) - 75+35 0,99 - <$0,08
SOLiD 5500
Life Technologies Gren~ (2011) - 75+35 0,99 - <$0,07
SOLiD 5500xI
Helicos SHENDURE Und J1 (2008) - 30 - $ 1350000 $1,00
HeliScope Tucker et al. (2009) 3100 30-35 0,99 - -
Kircher und Kerso (2010) 5000 32 0,99 - $0,50
GLENN (2011) - 35 - - -
PareEx et al. (2011) 2500 >1000 >0,99 - -
Polonator SueNDURE Und Ji (2008) - 13 - $ 155000 $1,00

Zudem sind der Kalkulationsprozess sowie die Kostenparameter, die in die Kostenanalyse
eingeschlossen wurden, zwischen den fiinf identifizierten Studien uneinheitlich. Bei allen
Publikationen ist der Kalkulationsprozess dariiber hinaus nicht transparent beschrieben.
SchlieBlich sollen die Inhalte der durch die Handrecherche ergdnzten Internetquelle
dargelegt werden. Hierbei werden Sequenzierungskosten préasentiert, die durch das Na-
tional Human Genome Research Institute ermittelt und in regelméRigen Abstanden aktu-
alisiert werden (WeTTERSTRAND 2012). Produktions- und Nicht-Produktionskosten werden
hierbei unterschieden und die jeweilige Kostenentwicklung im Zeitablauf dargestellt. Im
Ergebnis sinken die Sequenzierungskosten schneller als im Mooreschen Gesetz (MooRrE
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1965) vorgesehen und betrugen im Januar 2012 $ 0,09 pro Mb und $ 7666 pro Genom. In
Abbildung 5 ist die Kostenentwicklung dargestellt. Allerdings ist auch hier der Kostenkal-
kulationsprozess nicht transparent beschrieben.

3.3 Diskussion

Die Ergebnisse zeigen insgesamt, dass bislang kaum gesundheitsdkonomische Evidenz
zur Totalsequenzierung vorliegt. Des Weiteren differenzieren die Ergebnisse der Kosten-
analysen untereinander sehr stark. Dies mag zum einen daran liegen, dass die Kosten-
erhebung der Studien zu unterschiedlichen Zeitpunkten erfolgte und in der Regel tech-
nologisch bedingte Kosten mit der Zeit abnehmen. Zudem variieren die technischen
Spezifikationen der Plattformen zwischen den in der Literaturrecherche eingeschlosse-
nen Studien.

Eine Schwierigkeit bei der Beurteilung der Studien ist, dass keine akzeptierten Stan-
dards bzw. Richtlinien existieren, welche Auskunft dartiber geben, welche Angaben die
Hersteller zu den Sequenzierungsmaschinen veroffentlichen missen (Grenn 2011); dement-
sprechend wird die Vergleichbarkeit der Technologien erschwert, vor allem da viele Anga-
ben direkt von den Herstellern stammen und entsprechend tbernommen wurden. Zudem
weisen SHENDURE und Ji (2008) darauf hin, dass eine einfache Gegentiberstellung der Kos-
ten pro Mb nicht zielfuhrend sei, da qualitativ hochwertig sequenzierte Mb wertvoller seien
als solche mit einer hohen Fehlerrate. Dementsprechend kdnnen die Kosten bzw. die Zah-
lungsbereitschaft bei Technologien, die exaktere Daten produzieren, hoher sein. Auch die
Fehlerraten sind nicht direkt miteinander vergleichbar, da die meisten Hersteller Fehlerra-
ten publizieren, die Rohsequenzabschnitte spezieller Proben betreffen, die vorteilhaft fiir
ihre Sequenzierplattform sind (GrLenn 2011). Bei gesundheitsokonomischen Evaluationen
ist es jedoch essentiell, valide Fehlerraten zu beriicksichtigen, — dies ist vergleichbar mit
der Sensitivitdt oder Spezifizitit bei diagnostischen Tests, welche eine bedeutende Rolle
bei Bewertungen spielen. Aus diesem Grund schlagt GLenn (2011) die Definition von Stan-
dards fur Bedingungen, Analysen und zu verwendende vielschichtige Proben oder eines
Probensets vor. Auf diesem Wege konnte eine direkte Vergleichbarkeit zwischen den Se-
quenzierungsplattformen hergestellt werden.

Neben diesen Unstimmigkeiten besteht ein grundsétzliches Problem durch die Tat-
sache, dass der Ressourcenverbrauch des gesamten Sequenzierungsprozesses, insbeson-
dere der Ganzgenomsequenzierung, bislang eine Blackbox ist. Viele weitere Ressourcen
werden fur die Durchfuhrung einer DNA-Sequenzierung bendtigt, welche in eine voll-
standige, betriebswirtschaftliche Kostenkalkulation einbezogen werden miissten. Dazu
gehdren u. a. Ausgaben fur das Datenmanagement und die -analyse. GLenn (2011) zeigt,
dass die notwendigen Ressourcen, die fiir den technischen Sequenzierungsprozess und
die anschlieende Analyse der Daten notwendig sind, stark von den spezifischen Anforde-
rungen der jeweiligen Technologie abhéngen. Dies liegt daran, dass die Analyse von kur-
zen Sequenzabschnitten komplizierter und dementsprechend ressourcenaufwandiger ist.
GroRere Datenmengen erfordern sogar den Einsatz von Hochleistungscomputerclustern.

Des Weiteren mussten Kosten fiir die Beschaffung und Instandhaltung der Sequenzier-
maschine in vollstandigen, betriebswirtschaftlichen Kostenkalkulationen Berlicksichti-
gung finden. Kircuer und Kerso (2010) geben an, dass diese Faktoren eine entscheidende
Herausforderung fur die Nutzung der Technologien darstellen.
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Die Angaben von GLenN (2011) basieren zudem auf der Annahme, dass die Gerétschaften
in einem vollstdndig ausgestatteten Labor integriert sind. In einer neuen Einrichtung wer-
den die Anschaffungskosten daher deutlich hoher ausfallen. In diesem Zusammenhang be-
tonen Tucker et al. (2009), dass die anfanglichen Kosten fiir die Erméglichung von DNA-
Sequenzierungen ausgesprochen hoch seien.

Zudem weist Marbis (2010) auf die groRen Herausforderungen im Zusammenhang
mit der Analyse der aus der Sequenzierung gewonnenen Daten hin. Der Autor betont, dass
viele Experten fir den Prozess gebraucht wiirden. Dazu gehdren unter anderem Biotech-
nologieexperten, Humangenetiker und humangenetische Berater, Pathologen, Mediziner
und IT-Spezialisten. Des Weiteren betont der Autor, dass die Datenanalyse mitsamt der
Identifizierung von verldsslichen und validen Polymorphismen sowie die Kommunikation
der Ergebnisse an die behandelnden Arzte und an die Patienten ein unterschatztes Problem
darstelle und viele Ressourcen binde. Dies deutet daraufhin, dass der reine technische \Vor-
gang der Genomsequenzierung nur einen kleinen Teil der Gesamtkosten verursacht.

Ein weiterer wichtiger Kostenfaktor entsteht durch die Speicherung der gewonnenen
Daten. Fur die Speicherung der Daten der Totalsequenzierung der DNA einer Person wer-
den rund drei Terabyte Speicherplatz benétigt. Computersysteme, welche die Analyse und
Speicherung einer solchen Datenmenge Ubernehmen, sind sehr kostspielig (Bick und Div-
Mock 2011). GLenN (2011) geht sogar davon aus, dass die Speicherkosten die direkten Kos-
ten der Genomsequenzierung an sich Ubertreffen werden. Zudem ist es moglich, dass die
in Zeitablauf festzustellende Reduktion der Kosten fiir den Sequenzierungsprozess sowie
zukunftige Qualitatsverbesserungen des Datenmaterials so weit voranschreiten, dass eine
erneute Ganzgenomsequenzierung und -analyse glinstiger sein konnte als eine wiederholte
Analyse des alteren Materials (Bick und Dmmmock 2011). Auf der anderen Seite kdnnte
durch eine zukunftig bessere und gunstigere Speichertechnik die Kombination aus Spei-
cherung und Re-Analyse effizienter sein als eine erneute Sequenzierung. In diesem Zu-
sammenhang ist es bedeutsam, auf den dynamischen Prozess der Technologieweiterent-
wicklung hinzuweisen und die damit verbundene Problematik zu skizzieren, valide Vor-
hersagen generieren zu kdnnen. Carr und Cuurch (2009) haben zwar die Dauer sowie die
Kosten der Sequenzierung von Basenpaaren Uber die Zeit beschrieben, die zukinftige Ent-
wicklung ist jedoch in diesem dynamischen Forschungsfeld schwer prognostizierbar. Den-
noch l&sst sich als Fazit festhalten, dass der Ressourcenaufwand fir Analyse und Speiche-
rung der Daten in einer umfassenden Kostenanalyse beriicksichtigt werden muss, da bei
einer spateren Kostenerstattung der Anwendung dieser diagnostischen Technologie, bei-
spielsweise durch die GKYV, entsprechende Kosten direkt mit dem Einsatz dieser Techno-
logie verbunden sind und ebenfalls vergutet werden missten.

Bick und Dimmock (2011) diskutieren zudem die Validitét der durch die Sequenzierung
generierten Ergebnisse. In diesem Zusammenhang ist beispielsweise die Vermeidung von
falschpositiven Ergebnissen von groBer Wichtigkeit, da diese zu groBer Verunsicherung
fiihren und Folgekosten fir das Gesundheitswesen bedingen wirden. Wenn weitere diag-
nostische Untersuchungen angewendet werden mussten, um die Ergebnisse der Genomse-
quenzierung zu bestétigen, mussten entsprechende Kosten ebenfalls in einer gesundheits-
okonomischen Evaluation Beriicksichtigung finden. Einige Forscher erwarten allerdings,
dass durch den technologischen Fortschritt die Sequenzierungsergebnisse so an Qualitat
gewinnen, dass Validierungstests in Zukunft unnétig werden.
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Durch den Einsatz der Genomsequenzierung im klinischen Alltag sowie der Integra-
tion des Patienten in den Informationsprozess entstehen weitere Herausforderungen
(OrmonD et al. 2010, Marbis 2010). Klinische Tests, wie Tests auf das HI-Virus, liefern
klare Ergebnisse zu definierten Erkrankungen; aus Daten, die bei einer Genomsequenzie-
rung produziert werden, missen jedoch zunachst Informationen generiert werden. Zudem
haben Patienten unterschiedliche Risikoeinstellungen und maoglicherweise Schwierig-
keiten, mit Wahrscheinlichkeiten und Risiken umzugehen bzw. das tatsachliche Ausmaf
konkret abzuschatzen. Auch wird vermutet, dass jedes Individuum eine genetische Préa-
disposition fur irgendeine Erkrankung hat — dieses Wissen zieht weitere gesellschaftlich
relevante Probleme nach sich, beispielsweise bezogen auf Versicherungskontrakte oder
Nachwuchsentscheidungen. Ein weiterer Aspekt, der den Einsatz der Genomsequenzie-
rung im klinischen Alltag erschweren wirde, ist ein Fachkraftemangel im gesamten
Sequenzierungsprozess, da vielféltigste Qualifikationen hierflir notwendig sind. Zudem
stellt sich die Frage, wer in der Lage ist, den Patienten im Vorfeld einer Sequenzierung
umfassend zu beraten und qualifizierte Informationen zu geben sowie im Nachgang die
Ergebnisse verstandlich zu vermitteln. Es scheint so, dass neben der Kostendimension
weitere naturliche Hirden existieren, bevor die Ganzgenomsequenzierung Einzug in den
klinischen Alltag finden kann.

4. Gesundheitsbkonomische Evaluation der Totalsequenzierung — welche Aspekte
missen beachtet werden?

Die Ergebnisse des vorhergehenden Kapitels zeigen, dass es bislang noch wenig gesund-
heitsdkonomische Evidenz zur Thematik der Ganzgenomsequenzierung gibt. Aus diesem
Grund werden im Folgenden theoretische Vorliberlegungen fur eine gesundheitsékonomi-
sche Evaluation der Genomsequenzierung vorgestellt.

Auf Basis der Erkenntnisse der Literaturrecherche sowie der Theorie zu gesundheits-
O6konomischen Evaluationen (z.B. DrummonD et al. 2005) wird eine Aufstellung tber
die Aspekte vorgenommen, die bei einer spateren Evaluation von entscheidender Be-
deutung sind. In der Einleitung wurde bereits erwéhnt, dass der Umfang von gesund-
heitsbkonomischen Evaluationen variiert — einige Studien beriicksichtigen nur Kosten-
parameter wahrend andere vollstandige Evaluationen durchfiihren, in denen sowohl
Kosten- als auch Nutzenaspekte beriicksichtigt werden. Diese Aufstellung kann die Pla-
nung zukinftiger gesundheitsbkonomischer Evaluationen der Ganzgenomsequenzierung
unterstltzen.

4.1 Das iibergreifende Ziel — Forschung oder Versorgung?

Zurzeit findet die Ganzgenomsequenzierung nahezu ausschlieSlich zu Forschungszwe-
cken statt. Gesundheitsokonomische Evaluationen beziehen sich jedoch in der Regel auf
reale Versorgungssituationen. Sie werden eingesetzt, um zu eruieren, welchen Zusatznut-
zen und welche Zusatzkosten eine neue Diagnostik im klinischen Alltag hat, um daraufhin
eine Entscheidung Uber die Kostenerstattung, z.B. zu Lasten einer Versichertengemein-
schaft, zu treffen. Diese Unterscheidung zwischen Forschung und \Versorgung ist essen-
ziell. In Deutschland ist es beispielsweise der GKV laut Gesetz untersagt, Beitragsgel-
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der zu Forschungszwecken einzusetzen. Die GKV hat laut § 1 Sozialgesetzbuch (SGB) V
lediglich die Aufgabe, die Gesundheit der Versicherten zu erhalten, wiederherzustellen
oder ihren Gesundheitszustand zu bessern. Falls die Ganzgenomsequenzierung in der Ver-
sorgung der \ersicherten eingesetzt werden soll, missen der direkte Nutzen der Technolo-
gie fur die Versicherten bzw. Patienten erkennbar sowie die Kosten, die mit der Implemen-
tierung zusammenhéngen, kalkulierbar sein. Alle weiteren folgenden Aspekte beziehen
sich daher auf die Anwendung der gesundheitsékonomischen Evaluationen in der \ersor-
gung, nicht in der Forschung.

4.2 Technologie

Die Ergebnisse der Literaturrecherche zeigen, dass zahlreiche Unterschiede zwischen den
Sequenzierungsplattformen (Roche/454, Helicos etc.) existieren. Daher ist es von ent-
scheidender Bedeutung, bei einer Evaluation die Art der Technologie, welche evaluiert
werden soll, klar zu benennen und zu beschreiben. Im Falle der Ganzgenomsequenzierung
sollte dies die Sequenzierungsplattform sein, die auf Grund ihrer technologischen Eigen-
schaften am ehesten flir einen Einsatz in der Praxis geeignet ist und hdchstwahrscheinlich
eingesetzt werden wird.

4.3 Population und Indikation

Das sogenannte PICO-Konzept ist sehr hilfreich bei der Planung von klinischen oder epi-
demiologischen Studien. Aber auch bei gesundheitsokonomischen Evaluationen ist das
PICO-Schema sehr hilfreich. PICO steht fir ,,Population — Indication — Comparator —
Outcomes* und ist ein bedeutendes Instrument in der evidenzbasierten Medizin. Es ver-
deutlicht die Notwendigkeit, sich auf eine bestimmte Population mit einer definierten
Indikation zu fokussieren. Im Allgemeinen werden diagnostische oder therapeutische
Technologien auch nicht indikations- und populationstibergreifend zugelassen, sondern
fiir definierte Populationsgruppen. Als Beispiel dient das Vorgehen der Européischen Arz-
neimittelkommission (EMA) bei der Zulassung von Arzneimitteln, bei der stets eine klare
Indikation als Eingrenzung des Zulassungsbereiches definiert wird. Dies verdeutlicht, wie
wichtig eine klare Beschreibung der Population ist, die einen potenziellen Zusatznutzen
durch eine diagnostische Technologie erhalt.

4.4 Vergleichstherapie bzw. Vergleichsdiagnostik

Bei einer vollstandigen gesundheitsokonomischen Evaluation werden Zusatznutzen und
Zusatzkosten der zu untersuchenden Gesundheitstechnologie im Vergleich zu einer Alter-
native bestimmt. Die &hnelt dem Vorgehen in einer randomisierten, kontrollierten Studie,
in der es stets einen Kontrollarm gibt. Dementsprechend ist es wichtig eine oder mehrere
Handlungsalternativen zu definieren, wobei ,,Nichtstun“ auch eine Alternative darstellen
kann. Im Fall der Genomsequenzierung konnte beispielsweise ein einfacher diagnostischer
Test als Vergleich dienen. Aus der Perspektive der GKYV ist es stets ratsam, die bisherige
Standardtherapie bzw. -diagnostik als Vergleich heranzuziehen. Insgesamt ist die Bestim-
mung einer Handlungsalternative essenziell, um Zusatzkosten und Zusatznutzen einer
Gesundheitstechnologie zu bestimmen.
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4.5 Handlungsalternativen nach der Sequenzierung

Ein weiterer entscheidender Aspekt bei gesundheitsékonomischen Entscheidungsanaly-
sen ist die Einbeziehung von ergebnisabh&ngigen Handlungsalternativen nach der Durch-
fuhrung einer Ganzgenomsequenzierung. Abhéngig von dem Ergebnis der Sequenzie-
rung muss die Anwendung der Diagnostik ein praventives oder therapeutisches Verfahren
potenziell nach sich ziehen. Wenn das Resultat der Diagnostik — unabhangig vom Ergeb-
nis — keine medizinischen Konsequenzen nach sich ziehen kann, fehlen Begriindungen
fiir die Durchfuhrung und dementsprechend fir den entstandenen Ressourcenverbrauch.
Eine Ausnahme besteht beispielsweise, wenn ein Patient bereits seit einiger Zeit ber
Beschwerden klagt, die Ursache jedoch unklar ist. Auch wenn die Krankheit, die diagnos-
tiziert wird, nicht therapierbar ist (z. B. Chorea Huntington), so fuhrt die Gewissheit tiber
die Diagnose — neben einer Reduzierung von weiteren diagnostischen MalRnahmen — ge-
gebenenfalls zu einem Lebensqualitatsgewinn.

Grundsatzlich werden die Handlungsalternativen nach der Sequenzierung von einer
Positivliste abhéngen. Diese Liste, die bislang noch nicht existiert, Gber deren Erstellung
jedoch bereits diskutiert wird, kénnte alle Diagnosen beinhalten, welche dem behandeln-
den Arzt sowie dem Patienten nach einer Ganzgenomsequenzierung kommuniziert werden
sollen. In diesem Zusammenhang empfiehlt Hansson (2012), bei jedem einzelnen auffalli-
gen Gen zu Uberprifen, ob es eine evidenzbasierte Praventions- bzw. Therapiemalinahme
gibt. Anderenfalls sei ein klinischer Nutzen nicht gegeben. Fest steht, je umfangreicher
eine solche Positivliste ist, desto komplexer wird die gesundheitsékonomische Evaluation,
da diverse praventive und kurative Behandlungsoptionen — abhéngig von den verschie-
denen Diagnosen — und deren Effektivitét berticksichtigt werden mussen. Wie bereits er-
wahnt, existiert eine solche Positivliste bislang nicht. Auch gibt es noch keinen Konsens
Uber die Kriterien, die den Ein- und Ausschluss von Indikationen auf der Liste determinie-
ren kdnnten (Worr et al. 2008, 2012).

4.6 Outcomeparameter

Patientenrelevante Endpunkte spielen bei der Ermittlung des Nutzens einer Therapie
eine besondere Rolle. Nach §35b SGB V wird der Patientennutzen durch eine ,,Verbes-
serung des Gesundheitszustandes, eine Verkirzung der Krankheitsdauer, eine Verlange-
rung der Lebensdauer, eine Verringerung der Nebenwirkungen sowie eine Verbesserung
der Lebensqualitat” widergespiegelt. Diese Aspekte werden ebenfalls als patientenrele-
vante Endpunkte bzw. Outcomes bezeichnet.

Bei einer Ganzgenomsequenzierung ist es nicht trivial, den Zusammenhang zu pati-
entenrelevanten Endpunkten herzustellen. SchlieBlich flhrt eine friihere Diagnose einer
(potenziellen) Erkrankung nicht notwendigerweise zu einer verbesserten Lebensqualitét
und hoheren Lebensdauer. Der Patientennutzen, der generiert wird, hangt zudem stark
von den darauffolgenden Therapiemanahmen ab. Fest steht, dass Vorteile, die das Ver-
fahren fur die Forschung bringt und die erst langfristig potenziell in einem Patientennut-
zen miinden, in solchen Analysen — wie oben diskutiert — nicht beriicksichtigt werden
konnen.
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4.7 Wahrscheinlichkeiten

Aus den vorherigen Gesichtspunkten wird bereits die Notwendigkeit der Ermittlung von
verlédsslichen und validen Wahrscheinlichkeiten fiir spezifische Erkrankungen deutlich.
Beispielsweise ist es notwendig zu ermitteln, wie hoch die Wahrscheinlichkeit auf Basis
der Ergebnisse der Ganzgenomsequenzierung ist, dass eine Person ein Karzinom oder eine
andere Krankheit entwickelt. Da Fehlerraten eine groRe Rolle bei den beschriebenen Se-
guenzierungsplattformen spielen, missen falschpositive Ergebnisse ebenso in einer Evalu-
ation beriicksichtigt werden. Auch wenn ein Polymorphismus klar definiert ist, wird wei-
tere Evidenz hinsichtlich der klinischen Validitdat und Aussagekraft benétigt. Insgesamt
soll dieser Aspekt die Wichtigkeit von validen klinischen Daten verdeutlichen. Da gesund-
heitsokonomische Evaluationen auf klinischen Daten basieren, sind diese essentiell fir die
Durchfiihrung solcher Bewertungen.

4.8 Kosten

Schliellich stellen Kosten einen obligatorischen Bestandteil von gesundheitsékonomi-
schen Evaluationen dar. Wie die Literaturanalyse zeigt, existieren bislang keine vali-
den Kostenschédtzungen. Eine Kostenanalyse gliedert sich in die Schritte Identifikation,
Quantifizierung und Bewertung von notwendigen Ressourcen. In diesem Zusammenhang
ist es wichtig zu betonen, dass der Umfang des zu berticksichtigenden Ressourcenver-
brauchs, der im Rahmen einer Kostenanalyse berlicksichtigt wird, entscheidend von der
Studienperspektive abhangt. Bei einer Analyse aus der Perspektive der Krankenkasse sind
die Erstattungsbetrdge von Relevanz. Aus betriebswirtschaftlicher Sicht missen bei ei-
ner vollstandigen Kostenkalkulation der Genomsequenzierung nicht nur die Kosten fir
die technische Durchflihrung der Ganzgenomsequenzierung beriicksichtigt werden, son-
dern auch die Anschaffungs-, Instandhaltungs- und Analysekosten. Da eine Erstattung
der Ganzgenomsequenzierung durch Krankenkassen noch nicht absehbar ist, wére es zu-
nichst wichtig zu identifizieren, wie teuer der gesamte Sequenzierungsprozess ist. Dies
kodnnte schliellich als Grundlage fir eventuelle Erstattungsverhandlungen mit Kranken-
kassen dienen.

Um solch eine Kostenanalyse auf betriebswirtschaftlicher Basis durchzufiihren, muss
zundchst der gesamte Sequenzierungsprozess dokumentiert werden. Zu Beginn missen die
Ressourcen, die mit den einzelnen Prozessschritten verbunden sind, identifiziert und quan-
tifiziert sowie schlieBlich bewertet werden. Alle diese Schritte miissen au3erdem separat
dokumentiert werden, um eine maximale Transparenz zu gewahrleisten. Eine Trennung
zwischen Quantifizierung und Bewertung ermdglicht zudem die Bewertung der Ressour-
cen aus der Perspektive eines anderen Nationalstaates — sofern der Sequenzierungsprozess
vergleichbar ist. Ein weiterer Vorteil ist, dass Anpassungen an andere Sequenzierungsplatt-
formen mit anderen Kostenfaktoren usw. sowie Sensitivitatsanalysen ermdglicht werden.
In Sensitivitatsanalysen werden Parameter, die mit Unsicherheit behaftet sind, variiert, um
die Robustheit der Ergebnisse zu testen.

Es ist sinnvoll, dass weitere Forschungsbemiihungen zundchst bei einer vollstandigen
Kostenkalkulation, welche alle fuir die Sequenzierung relevanten Schritte beriicksichtigt,
ansetzen. Die Ergebnisse kdnnen ebenso fir eine darauffolgende Budget-Impact-Analyse
genutzt werden, in der die Kosten einer Ganzgenomsequenzierung mit der Anzahl der
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potenziell zu untersuchenden Patientengruppe, beispielsweise an Hand der Inzidenz ei-
ner bestimmten Indikation, multipliziert werden. Eine solche vollstandige Kostenkalkula-
tion stellt aber nur den ersten Schritt dar. Vollstandige gesundheitsékonomische Evalua-
tionen mussen noch die Folgekosten der Sequenzierung in Form von hierdurch ausgel6s-
ten weiteren therapeutischen MalRnahmen und den hieraus resultierenden Patientennutzen
berticksichtigen. Solche weitergehenden Evaluationen setzen jedoch eine Intensivierung
der klinischen Forschung voraus, um valide und verlassliche medizinische Daten zu ge-
nerieren, welche wiederum in gesundheitsdkonomische Evaluationen integriert werden
kénnen.

5. Fazit

— Bisher existiert das sogenannte $ 1000-Genom noch nicht. Neben den Kosten fiir den
Einsatz von DNA-Sequenzierungsplattformen als diagnostische Technologie missen
die Kosten fiir medizinische Beratung, Informationsverarbeitung, Datenspeicherung
usw. analysiert und berlcksichtigt werden. Valide Kalkulationsgrundlagen unter Be-
riicksichtigung aller anfallenden Kosten sind unabdingbar.

— Das Wissen ber Kausalzusammenhange zwischen genetischen Dispositionen und
Erkrankungen wird die medizinische Praxis maBigeblich beeinflussen und vielféltige
6konomische Auswirkungen haben. Bisher haben die wenigsten der bekannten Gen-
mutationen eine klinische Bedeutung. Eine grofle Herausforderung bleibt daher die
Interpretation der gewonnenen Daten und die Entwicklung hierauf aufbauender pré-
ventiver oder therapeutischer Mainahmen.

— Die Praferenzen und der Nutzen fiir Versicherte und Patienten sind bislang unklar. Wie
viel wollen die Versicherten und Patienten wissen? Welcher Nutzen wird aus dem Wis-
sen bzw. Nicht-Wissen generiert? Welchen Effekt haben die Ganzgenomsequenzierung
und darauffolgende préventive und therapeutische Manahmen auf die Lebensqualitat
und andere patientenrelevante Endpunkte? Auch ist unklar, inwiefern sich das Verhal-
ten der Versicherten und Patienten nach erfolgter Sequenzierung andert. Erste Untersu-
chungen von Rem et al. (2012) deuten darauf hin, dass sich die Anzahl der Arztbesuche
nach einer Sequenzierung nicht signifikant dndert.

— Ob und wann die Technologie Einzug in die Regelversorgung der Krankenversicher-
ten erhalten wird, ist unklar. Neben den finanziellen Auswirkungen, aber auch auf-
grund der Limitation des verfligbaren Fachpersonals, wird eine Begrenzung der Ganz-
genomsequenzierung auf bestimmte Indikationen und Populationsgruppen notwendig
sein.

— Neben der Eingrenzung, bei welcher Population und vorliegender Indikation die Ganz-
genomsequenzierung durchgefihrt werden soll/kann, ist die Erarbeitung einer Positiv-
liste fir die Ruckspiegelung von Befunden unerlasslich. Mogliche Kriterien kénnten
das Vorhandensein von potenziellen praventiven oder therapeutischen Malinahmen
oder Auswirkungen auf (zukUnftige) Familienmitglieder sein.

Insgesamt sind die gesundheitsékonomischen Herausforderungen in Zusammenhang mit
der Genomsequenzierung sehr komplex und bedurfen weiterer intensiver Forschung.
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Gewebebanken: Chancen und Risiken
fur die Genomforschung

Michaela T. Mayruorer und Kurt ZatLoukaL (Graz, Osterreich)

Mit 1 Tabelle

Zusammenfassung

Das heutige Wissen uiber Krankheiten, deren Mechanismen und Verlauf, sowie iiber das Ansprechen auf Therapien
basiert weitestgehend auf der systematischen Erfassung, Untersuchung und Analyse biologischer Proben (wie bei-
spielsweise Gewebe) und deren assoziierten Daten, welche heute in sogenannten Biobanken gesammelt werden.
Zahlreiche internationale Studien haben gezeigt, dass besonders der Zugang zu solchen qualitativ hochwertigen
biologischen Proben und den dazugehdrigen medizinischen Daten der primdr limitierende Faktor fur die Weiter-
entwicklung der Medizin ist. Dabei ist der faire und koordinierte Zugang zu solchen Daten und Proben als die es-
senzielle Rahmenbedingung fiir nachhaltige Forschung und internationale Kooperation zu nennen. Der Erfolg von
Biobanken ist getragen durch das Einverstdndnis des Patienten/der Patientin, eine ethische Abwagung durch kom-
petente Gremien und durch klare Governance-Strukturen, den Datenschutz sowie die Qualitatssicherung.

Ein besonderes Augenmerk legt dieser Beitrag auf die Schaffung von Regulierungen und (Rechts-) Vor-
schriften, die gestérkte Patientenautonomie, die Etablierung von Biobanken (im Gegensatz zu einfachen Samm-
lungen) und von Forschungsinfrastrukturen (wie beispielsweise die Forschungsinfrastruktur fiir Biobanken und
Biomolekulare Ressourcen, BBMRI) sowie die Chancen neuer Analysetechnologien.

Abstract

Contemporary knowledge about diseases, their nature and progress, as well as the response to therapy is based
on the collection, reflection and analysis of biological samples (such as tissue) and associated data, which are
systematically collected in so-called biobanks. Various international studies have shown that access to high-
quality biological samples and their associated medical data is a key factor for the advancement of biomedical
knowledge. The fair and coordinated access to them is thus an essential prerequisite for sustainable research and
international cooperation. Moreover, the success of biobanks relies on the patient’s consent, on ethical consid-
erations by competent bodies such as ethics committees, as well as distinct governance structures, data protec-
tion and quality management.

This paper focuses specifically on the development of regulations and recommendations, the promotion of
greater patient autonomy, the establishment of biobanks (in contrast to mere collections) as well as research in-
frastructures (Biobanking and Biomolecular Resources Research Infrastructure, BBMRI), and the possibilities
of new analytic technologies.

1. Uber Biobanken
Das heutige Wissen Uber Krankheiten, deren Wesen und Verlauf, sowie das Ansprechen

auf Therapien basiert weitestgehend auf der systematischen Erfassung, Betrachtung und
Analyse biologischer Proben und assoziierter Daten, die in sogenannten Biobanken ge-
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sammelt werden (Cameon-TromseN 2003). Biologische Proben von Menschen — wie die
im Rahmen von chirurgischen Eingriffen entfernten Gewebeproben (z.B. Karzinome) —
enthalten umfangreiche Informationen Uber genetische und umweltbedingte Faktoren,
welche das Entstehen von Erkrankungen, deren Verlauf und das Ansprechen auf Therapien
beeinflussen (VIErRTLER Und ZatLoukaL 2008). Zahlreiche internationale Studien® haben ge-
zeigt, dass der Zugang zu qualitativ hochwertigen biologischen Proben und den dazuge-
hdérigen medizinischen Daten der hauptlimitierende Faktor flr die Weiterentwicklung der
Medizin ist. Der faire und koordinierte Zugang zu solchen biologischen Ressourcen ist die
essenzielle Rahmenbedingung fur nachhaltige Forschung und internationale Kooperation.

Dabei hat die Verwendung von biologischem Material eine lange Tradition in der me-
dizinischen Forschung. Bereits im Laufe des 18. Jahrhunderts begannen Mediziner mit
dem Aufbau von Préparatensammlungen als ,,allgemein zugangliche Wissenstempel“, die
menschliche Gewebe und Organe zu Lehr- und Forschungszwecken sammelten, ,,wobei
das Krankhafte nur eine Randerscheinung blieb*.? In Osterreich, beispielsweise, wurden
Professoren durch das Dekret der Studien-Hofkommission vom 18. Oktober 1811 aus-
driicklich zur ,,Errichtung und Erhaltung anatomisch-pathologischer Cabinette verpflich-
tet. Durch dieses Dekret wurde die Sammlung von biologischem Material nicht nur legi-
timiert, sondern ausdruicklich gefordert und gefordert. Allerdings kommt es erst im Laufe
des 20. Jahrhunderts zu einer zunehmenden Regulierung der Forschung an menschlichem
biologischem Material,® das nunmehr als Schliisselressource oder Flaschenhals fir die me-
dizinische Forschung begriffen und mit entsprechend dokumentierten klinischen und mo-
lekularbiologischen Informationen in sogenannten Biobanken gesammelt, verwaltet und
zur Verfugung gestellt wird (ZatLoukar und Mayruorer 2010).

2. Die neue Bedeutung von Biobanken und deren Herausforderungen

Heute ist das systematische Erfassen und Betrachten von biologischem Material eine eta-
blierte Praxis in der Medizin. Die Entnahme von Blut- und Gewebeproben zu Diagnose-
zwecken ist beispielsweise seit Jahren Teil der klinischen Routine. Dariiber hinaus werden
fur epidemiologische Studien auRerhalb der Krankenversorgung zur weiteren Verwertung
Kohorten von biologischen Proben gesammelt, deren Verwendung primér auf die For-
schung ausgerichtet und meist mit einer konkreten Forschungsfrage verknipft ist (Hans-
soN und Levin 2003).

Inwieweit stellen Biobanken etwas Neues dar? Unter einer Reihe von Antworten auf
diese Frage, mochten wir in Folge vier herausgreifen und erléutern: (a) die Ausbildung von
Regulierungen und (Rechts-)\Vorschriften, (b) die gestarkte Patientenautonomie, (c) die
Etablierung von Biobanken (im Gegensatz zu einfachen Sammlungen) und Forschungsin-
frastrukturen, und (d) die Méglichkeiten neuer Analysetechnologien, wie z. B. der massi-
ven Parallelsequenzierung, welche die Sequenzierung des gesamten Genoms eines Indivi-
duums auf weiten Ebenen ermdglicht.

1 Siehe Wicumann et al. 2010, HirrzLiN et al. 2003, YuiLLE et al. 2008, CamBoN-THOMSEN 2003, HAGEN und
CarcstepT-DUKE 2004, um nur eine Auswahl zu nennen.

2 Sepivy 2007.

3 Lesky 1965, siehe auch ZarLoukaL und Mayruorer 2010, S. 219.
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2.1 Die Ausbildung von Regulierungen und Rechtsvorschriften

In den letzten Jahren kam es zu einer vermehrten Regulierung der Forschung und Ausbil-
dung von Richtlinien und Rechtsvorschriften (siehe Tab. 1). Dies zeigt auf, welche Bedeu-
tung biologische Proben als ,,essentieller Rohstoff* fir die Weiterentwicklung von Medi-
zin und Biotechnologie haben (OECD 2001), die eine Harmonisierung auf europdischer
und internationaler Ebene befordert.*

Tab. 1 Beispiele von internationalen und européischen Regulierungen und Rechtsvorschriften

EU-Ebene:

Directive 95/46/EC of 24 October 1995 on the protection of individuals with regards to processing of per-
sonal data and the movement of such data.

Directive 2001/20/EC of 4 April 2001 on clinical good practice.

Directive 98/44/EC of the European Parliament and of the Council of 6 July 1998 on the legal protection
of biotechnological inventions.

Directive 86/609/EEC of 24 Nov. 1986 on the protection of animals.

Directive 86/609/EEC of 24 Nov. 1986 on the protection of animals used for experimental and other sci-
entific purposes.

Protocol on Protection and welfare of animals (protocol to the Amsterdam Treaty).

Directive 2000/54/EC of the European Parliament and of the Council of 18 September 2000 on the pro-
tection of workers from the risks related to exposure to biological agents at work (7th individual directive
within the meaning of Article 16(1) of Directive 89/391/EC).

Directive 2004/23/EC of the European Parliament and of the Council on Setting standards of quality and
safety for the donation, procurement, testing, processing, preservation, storage and distribution of human
tissues and cells, code number 2002/0128 (COD), Strasbourg, 31 March 2004.

Directive 2002/98/EC setting standards of quality and safety for the collection, testing, processing, storage
and distribution of human blood and blood components.

Directive 98/44/EC on the legal protection of biotechnological inventions.

Internationale Konventionen, Deklarationen und Richtlinien:

WMA Declaration of Helsinki — Ethical Principles for Medical Research Involving Human Subjects 1967.
Last amendment 2013.

Convention of the Council of Europe on Human Rights and Biomedicine signed in Oviedo on April 4, 1997,
and the Additional Protocol on the Prohibition of Cloning Human Beings signed in Paris on 12 January 1998.
Recommendation Rec(2006)4 of the Committee of Ministers to member states on research on biological
material of human origin.

UN Convention on the Rights of the Child 1989. Optional protocolls 2000, 2012.

Universal Declaration on the human genome and human rights adopted by UNESCO 1997.

OECD Best Practice Guidelines for Biological Resource Centres, OECD 2007.

OECD Guidelines on Human Biobanks and Genetic Research Databases. OECD 2009.

Die Organisation fir wirtschaftliche Zusammenarbeit und Entwicklung (OECD) verfolgt
beispielsweise den Aufbau eines globalen Netzwerks von Biologischen Ressource-Zentren
(OECD 2007) und verfasst Richtlinien und Grundsétze zur Etablierung derselben.® Fiir die
OECD sind Biobanken und Forschungsdatenbanken eine Schlisselressource fiir die For-
schung. Sie ermdglichen den Austausch von biologischem Material und damit assoziierten

4 Cuapwick und BerG 2001, SHERMETA Und KNoppErs 2007, BoveENBERG 2005.
5 Siehe OECD 2006, World Health Organization and International Agency for Research on Cancer 2007.
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Daten unter qualitatskontrollierten Bedingungen. Aus diesem Grund verabschiedete die
OECD-Ratsversammlung im Oktober 2009 die Empfehlung zu menschlichen Biobanken
und genetischen Forschungsdatenbanken (HBGRD). Empfehlungen und Richtlinien wie
diese umfassen sowohl Vorgaben fiir die Etablierung und das Management als auch die
Verwendung und die Zugangsregelungen von Biobanken. Dariiber hinaus spezifiziert die
HBGRD-Empfehlung die Verwendung von Einverstandniserklarungen des Patienten/der
Patientin. Hierbei wird besonders der respektvolle Umgang mit personenbezogenen Daten
und humangenetischem Material hervorgehoben (OECD 2009).

Besonders wegen der transnationalen Vernetzung der biomedizinischen Forschung in
Kooperationsprojekten werden solche international harmonisierten Vorgangsweisen und
abgestimmte Standards immer wichtiger. Folglich arbeiten Projektkonsortien und Organi-
sationen wie SPIDIAS®, ISBER’, NCI®, P3G® oder der WHO/IARC™ intensiv an der Ent-
wicklung von internationalen Standards und Arbeitsprotokollen.

Auf europdischer Ebene sind besonders die Direktiven der Europdischen Union (z. B.
Direktive 95/46/EC Uber den Schutz personenbezogener Daten) oder die Empfehlungen
des Europarates wie die Europaische Konvention tiber Menschenrechte und Biomedizin,
die sogenannte Oviedo-Konvention, oder die Empfehlung (2006) 4 Uber Forschung mit
biologischem Material menschlichen Ursprungs relevant (Bioethikkommission 2007).

Alle Richtlinien und Protokolle haben gemein, dass sie die Bedurfnisse der For-
scher und Forscherinnen einerseits und Patienten- und Patientinnenrechte andererseits im
Gleichgewicht halten wollen und versuchen, dadurch definierte Rahmenbedingungen fiir
die Aktivitaten von Biobanken zu schaffen. Mit anderen Worten; es gilt, die Rechte des In-
dividuums zu schiitzen und der Forschung geniigend Freiraum zu lassen.

In Bezug auf Biobanken ist jedoch anzumerken, dass die existierenden Rechtsvorschrif-
ten international keineswegs harmonisiert sind. Schweden oder Island haben beispiels-
weise eine spezifische Gesetzgebung fiir Biobanken geschaffen, wohingegen in Osterreich
oder Frankreich bestehende Rechtsvorschriften die einzelnen Aktivititen und Téatigkeits-
bereiche von Biobanken regeln (Bioethikkommission 2007). Ergénzend ist festzuhalten,
dass die ,freiwillige* Befolgung von ethischen Richtlinien mittlerweile einen ahnlich ho-
hen Stellenwert erreicht hat wie die Einhaltung der gesetzlichen Vorgaben (MAYRHOFER
und Prainsack 2009).

Ein zentrales Thema ist zudem der Datenschutz, der durch gesetzliche Rahmenbedin-
gungen und angepasstes Datenmanagement sichergestellt werden soll. Um personenbezo-
gene Daten zu schiitzen, sollen sie derart verdndert werden, dass sie nicht mehr einer ein-
zelnen Person zuordenbar sind. Um dies zu gewaéhrleisten, erweist sich das Modell der
k-Anonymitét als nitzlich; jede Ausgabe von Daten muss derart sein, dass jede Kombina-
tion von Werten des Quasi-Identifikators mit k-Individuen tibereinstimmt (SamaAraTI Und
SweeNEY 1998). Ein k-anonymisierter Datensatz hat dabei die Eigenschaft, dass jeder Da-
tensatz ununterscheidbar von mindestens einem k—1-Datensatz innerhalb der Datenbank

6 Das EU-Projekt ,,Standardisation and improvement of generic pre-analytical tools and procedures for in-
vitro diagnostics” (SPIDIA) zielt darauf ab, die Standardisierung und die Weiterentwicklung von praanaly-
tischen Prozessen fiir In-vitro-Diagnostik voranzutreiben. Mehr Information siehe http://www.spidia.eu/.
International Society for Biological and Environmental Repositories, http://www.isber.org/.

National Cancer Institute, http://www.cancer.gov/.

Public Population Project in Genomics and Society, http://p3g.org/.

World Health Organisation / International Agency for Cancer on Research, http://www.iarc.fr/.

o O oo~
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ist. Je groRer der Wert von k, umso besser ist die Anonymitét gesichert, da kein Individuum
mit einer Wahrscheinlichkeit grofler als 1/k identifiziert werden kann (Epkr et al. 2012).

2.2 Erhohte Patienten- und Patientinnenautonomie

Das Prinzip der Selbstbestimmung verlangt, dass Informationen tiber eine Person als Aus-
druck des personlichen Bereichs zu verstehen sind. Daraus ergibt sich in Bezug auf Bio-
banken, dass jede Verwendung von biologischen Proben und assoziierten medizinischen
Daten der ausdriicklichen Zustimmung der betreffenden Person oder ihres gesetzlichen
\ertreters bedarf. Im Zusammenhang mit dem Schutz des informationellen Selbstbestim-
mungsrechts ist die Verwendung von Korpermaterial, welches oftmals zunéchst fur dia-
gnostische oder therapeutische Zwecke entnommen wurde und nun vermehrt fiir die For-
schung genutzt werden soll, eine Herausforderung, die in Bestrebungen nach besseren
Rahmenbedingungen fir alle Beteiligten miindet (Manp 2005).

Umso wichtiger wird die sorgfaltige Aufklarung Uber bestehende Unsicherheiten und
Risiken, denn Garantien auf den absoluten Schutz des Personlichkeitsrechts, insbeson-
dere des Rechts iber die Selbstbestimmung der Preisgabe und Verwendung seiner person-
lichen Daten, sind in der Praxis auch nach Erfllung aller bestehenden Rechtsvorschriften
und Richtlinien schwer aufrechtzuerhalten. Wie beispielsweise die Studie von Nils HomER
und anderen zeigt, kann bei kombinierten statistischen Abfragen von aggregierten Daten
quer durch existierende Kohorten, trotz der groen Anzahl der darin enthaltenen Daten, die
Identitat eines Individuums nicht hundertprozentig geschiitzt werden (Homer et al. 2008).
Die Beschrankung der schriftlichen Einwilligung des Patienten/der Patientin auf konkrete
Forschungsprojekte tragt jedoch, so EImar Manp, weder dem Selbstbestimmungsrecht der
Betroffenen noch dem verfassungsrechtlichen Schutz der Forschungsfreiheit Rechnung.
Er gibt weiterhin zu bedenken: ,,Die in Kenntnis bestehender Unsicherheiten getroffene
Entscheidung des Betroffenen, in eine weitreichende Nutzung seiner personenbezogenen
Daten fur medizinische Forschungszwecke einzuwilligen, verliert ihre rechtliche Relevanz
nicht deshalb, weil sie eventuell zu einer Selbstgefahrdung des Einwilligenden fihrt.“**

Ist die konkrete Verwendung der Proben in einem Forschungsprojekt nur grob dar-
stellbar, sodass nicht von einer eingehenden Aufklarung des Patienten/der Patientin ge-
sprochen werden kann, kommt meist der breite Informed Consent zur Anwendung. Da-
bei sollten zwei Konditionen erfullt sein: Erstens das Recht, das gegebene Einverstandnis
jederzeit und ohne Nennung von Griinden zuriickzuziehen. Zweitens, die positive Pri-
fung durch eine Ethikkommission bereits vor der Durchfiihrung des Forschungsvorhabens
(Ercer und Carran 2006). Bei dieser Vorgangsweise nehmen Ethikkommissionen eine be-
sonders zentrale Rolle ein. Denn es liegt letztlich in der Verantwortung des Expertengre-
miums, die Verwendung der Proben und Daten fiir einen konkreten Forschungszweck frei-
zugeben (Nationaler Ethikrat 2004). Dem Forscher wiederum dient ein Ethikvotum als
Rucksicherung, dass sein Forschungsvorhaben geméaR den geltenden ethischen und gesetz-
lichen Grundsatzen durchgefiihrt wird.*?

11 Manp 2005, S. 575.
12 Drumr 2010, S. 139.
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2.3 Neue Mdoglichkeiten dank moderner Analyseverfahren

Als néachstes betrachten wir auszughaft die neuen Mdglichkeiten modernster Analyse-
technologien. Innerhalb der letzten Jahre ermdglichten neue Sequenziertechnologien eine
1 000-fache Effizienzsteigerung der Genomsequenzierung. Dies wurde einerseits durch das
Humangenomprojekt bedingt, welches eine wesentliche Katalysatorrolle in der Entwick-
lung der Sequenziertechnologie spielte. Zudem sanken die Kosten der Genomsequenzie-
rung schatzungsweise um das mehr als 10000-fache. Die Kostenreduktion und verbesserte
Technologien ermdglichten es in der Folge, dass es dem HapMap-Projekt (2002-2005)
in nur drei Jahren gelang, einen Katalog der haufigsten Genomvariationen anzulegen und
bis heute die Sequenzierung von 14 Sdugetierarten abgeschlossen werden konnte (CoLLINS
2010).

Das im Jahr 2001 abgeschlossene Humangenomprojekt war noch fiir zehn Jahre kon-
zipiert und benétigte rund 3 Billionen US-Dollar. Doch bereits 2009 wurden 20 Genome
pro Tag um 50000 US-Dollar mittels der sogenannten next generation sequencing techno-
logy sequenziert. Die Kosten pro Genomsequenzierung durch sogenanntes third genera-
tion sequencing werden auf weniger als 1000 US-Dollar geschatzt. Kurzum, die Kombi-
nation von neuen Technologien und frei zuganglichen Datenbanken — gespeist mit hoch-
qualitativen Genominformationen — hat es der Forschung ermdglicht, wesentlich rascher
als bisher zu Ergebnissen zu kommen (ZarLoukar und Mayruorer 2010). Die Kehrseite
ist, dass es durch diese technologischen Mdglichkeiten zu einem so rasanten Anstieg von
Datenmengen kommt, welche die Rechenleistung der Computer und verfligbaren Daten-
speicherkapazitaten vielfach zu Ubersteigen drohen. Zudem werden DNA-Sequenzie-
rungen mehr und mehr fir den persdnlichen Gebrauch verkauft. So verkiindete die briti-
sche Firma Oxford Nanopore, dass sie DNA-Sequenzierungswerkzeuge in der Grof3e eines
USB-Sticks vertreiben werde (Granam-Rowe 2012).

Tatséchlich sind klinische Applikationen von Genomsequenzierungen im Rahmen der
personalisierten Medizin zum Greifen nahe. Ein Artikel in Nature berichtet zum Beispiel
von der Nutzung personalisierter Krebstests in der klinischen Routine. Diese Form der
personalisierten Medizin gestattet zukiinftig das Malschneidern von Therapien an Hand
molekularer und genetischer Charakteristika der Krebszellen eines Patienten (CaLLaway
2010).

Dabei ist die Analyse der generierten Daten besonders wichtig. Das im italienischen
Florenz liegende Forschungszentrum CERM® beispielsweise konnte sowohl eine fun-
dierte Expertise in Metabolomik und deren Applikationen in der Medizin und Pharma-
kologie sowie bei der Charakterisierung durch kernmagnetische Resonanzspektroskopie
(NMR) als auch bei der Entwicklung neuer High-throughput-screening-Methoden auf-
bauen. Zudem entwickelte CERM standardisierte Protokolle fiir die Handhabung biolo-
gischer Flussigkeiten (z. B. Harn oder Speichel) sowie fiir die Extraktion von Metaboliten
aus Gewebe und Zellen weiter. Dieses Beispiel zeigt auch, dass personalisierte Medizin
nicht nur in Bezug auf das Genom zu diskutieren ist.

Tatsachlich wird die Erforschung von metabolischen Reaktionen auf Medikamente,
die Anderung der Umwelteinfliisse und Erkrankungen als besonders chancenreich fiir den
Fortschritt in der Medizin angesehen. Metabolische Fingerabdriicke kénnen beispiels-

13 Centro di Ricerca di Risonanze Magnetiche, http://www.cerm.unifi.it/.
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weise durch anatyltische Techniken wie NMR erzeugt werden: ,,In principle, alterations
of these fingerprints due to appearance/disappearance or concentration changes of metabo-
lites can provide early evidences of, for example, onset of diseases.“**

2.4 Von Sammlungen zu Biobanken als Forschungsinfrastrukturen

SchlieBlich zeigen wir auf, dass als Biobanken bezeichnete Einrichtungen die gut charak-
terisierten Proben menschlicher Kérpermaterialien nicht nur sammeln, aufbereiten, lagern
und zugénglich machen, sondern diese auch mit anonymisierten oder codierten medizini-
schen Daten fur Forschungszwecke zur Verfugung stellen. Dabei werden sowohl vorhan-
dene Sammlungen erweitert, neue aufgebaut und zahlreiche Biobanken miteinander (virtu-
ell) vernetzt. Denn gerade die Erforschung komplexer Erkrankungen bedarf einer Vielzahl
klinisch gut charakterisierter Proben und Daten, die selten in einer einzigen Biobank zu
finden sind.

Als Institutionen unterscheiden sich Biobanken zunéchst von traditionellen Proben-
sammlungen im Fundus einzelner Wissenschaftler und Wissenschaftlerinnen dadurch,
dass sie nicht fir das einzelne Forschungsgebiet etabliert, sondern fur wechselnde For-
schungsvorhaben konzipiert werden. Oftmals ist auch die Forschungsfrage, die an eine
Probenauswahl gerichtet wird, zum Zeitpunkt der Zusammenstellung der Biobank noch
weitestgehend unbestimmt.

Ein Beispiel fur die Einbettung einer Biobank in die medizinische Routineversorgung,
die Verbesserung von Diagnostik und Therapie sowie die Erforschung von Krankheits-
ursachen liefert die Biobank Graz der Medizinischen Universitit Graz in Osterreich. Ak-
tuell enthalt die Biobank Graz rund 5 Millionen Proben von Uber 1,2 Millionen Spen-
dern, von denen die Probenentnahme Uber die klinische Routine erfolgt. Das erklarte Ziel
der Biobank Graz ist es, ,,zu einer besseren Gesundheitsversorgung der Bevdlkerung zu
fithren®, und so verpflichtet sie sich ,,zum verantwortungsvollen Umgang mit dem zur
Verfiigung gestellten biologischen Material und zum Schutz der persdnlichen Rechte der
Spender“.™® Als universitire Einrichtung, die von der offentlichen Hand geférdert wird,
verfolgt die Biobank Graz zudem das Ziel, lokale Probensammlungen an den Instituten
der Medizinischen Universitat Graz in einer gemeinsamen Forschungseinrichtung zu inte-
grieren, um damit die akademischen Forschungsvorgaben der Universitat zu unterstiitzen
(Krawczack et al. 2010).

3. Die Herausforderungen

Durch Harmonisierung und Koordinierung von Biobanken wird sowohl der Zugang zu
Proben und deren Vergleichbarkeit als auch die Ergebnisgenauigkeit gesteigert (Euro-
pean Commission 2012). Forschungsvorhaben machen dabei nattrlich nicht an Landes-
grenzen halt. Vielmehr leben sie, so Christiane DrumL (2010), von der internationalen
Vernetzung und Zusammenarbeit der Wissenschaftler und Wissenschaftlerinnen. Bio-
banken ermdglichen die bestmdgliche Nutzung von biologischen Proben und Daten in

14 AssraLc et al. 2008, S. 1420.
15 http://www.meduni-graz.at/4951.
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nationalen und internationalen Forschungsprojekten. Dies, so Michael Krawczak und
andere (2010), reduziert nicht nur die Belastung der Spender und Spenderinnen, die
durch wiederholtes Erbitten der Zustimmung zur Verwendung einer Probe entstehen
konnte, sondern ermoglicht auch die effizientere Nutzung von Fordermitteln. Auch tra-
gen Biobanken zur verstérkten Forschung an seltenen (genetischen) Erkrankungen bei,
die wegen der geringen Verfligbarkeit von Proben nur unter schwierigen Umstanden be-
forscht werden konnen.

Auch die immer komplexer werdenden Fragestellungen sowie die Bericksichti-
gung von Gen-Umwelt-Interaktionen konnen nicht mehr von Einzelforschern bearbei-
tet werden, sondern bedirfen transnationaler Kollaboration. Zudem koénnen transna-
tionale Initiativen ein maoglicher Treiber fur Qualitatssicherung und Standardisierung
sein. Auch kdnnen sie als Institutionen jene Rahmenbedingungen bieten, die sowohl
die Verwendung der neuesten Technik garantieren als auch den neuen Anforderungen
von Forschung und Gesellschaft gerecht werden (Krawczak et al. 2010, GaskeLL und
Gorrweis 2011).

3.1 Die Pan-Europaische Forschungsinfrastruktur BBMRI

Eine besondere Rolle bei der Etablierung einer koordinierten Zusammenarbeit unter
transparenten Bedingungen kommt den européaischen Forschungsinfrastrukturen zu.
Ein zentrales Merkmal von Forschungsinfrastrukturen ist, dass sie nachhaltige (fur die
kommenden Jahrzehnte geltende) Ldsungen fur zukunftstrachtige Forschungsberei-
che in Europa darstellen. Dies erfordert langfristige (finanzielle) Zugestdndnisse von
Seiten der Mitgliedsstaaten. Die Forschungsinfrastruktur der ESFRI-Roadmap bringt
eine neue Dimension in die Lebenswissenschaften ein und soll die Harmonisierung von
Praktiken, Kollaborationen von Wissenschaftlern und Wissenschaftlerinnen, den Zugang
zu Ressourcen sowie Technologien und Dienstleistungen verbessern. Im Bereich von
Biobanken ist die Forschungsinfrastruktur fir Biobanken und Biomolekulare Ressour-
cen (BBMRI) hervorzuheben.* BBMRI soll eine Forschungsinfrastruktur fir Gesamt-
europa werden, die Fragmentierung der derzeitigen Forschungslandschaft Gberwinden
und die Exzellenz in der biomedizinischen Forschung fordern. AufRerdem soll BBMRI
den Forschern und Forscherinnen ermdglichen, bessere Projekte nicht nur schneller,
sondern auch kostenglnstiger zu realisieren. BBMRI soll dabei sowohl als Partner fur
die akademische und industrielle Forschung als auch als Inkubator fir die regionale
Entwicklung fungieren, um dadurch die europdische Wettbewerbsfahigkeit zu starken.
Fur die Europaische Forschungsstiftung (ESF) ermdglicht eine Forschungsinfrastruk-
tur fUr Biobanken eine Verbesserung des Zugangs zu grof’en Probensammlungen und
dadurch eine Wertsteigerung der Forschungsleistung jeder einzelnen Biobank in dem
Netzwerk.!’

Eine besondere Herausforderung fir die europaweite Implementierung von BBMRI
ist es, Prozesse zu etablieren, die mit der unterschiedlichen Rechtslandschaft der zu integ-
rierenden européischen Mitgliedsstaaten kompatibel sind. Ein erster Schritt, um die beste-
hende Situation zu verbessern, wurde mit der Schaffung einer neuen europdischen Rechts-

16 YuiLLe et al. 2008.
17 ESF 2008, S. 7.
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form, dem Européischen Forschungsinfrastruktur Konsortiums (ERIC),*® erreicht. ERIC
ermdglicht es BBMRI, Betriebsstatten in unterschiedlichen Mitgliedsstaaten zu einer For-
schungsinfrastruktur mit einer gemeinsamen gesellschaftsrechtlichen Basis zu vereinen.

3.2 Historische Betrachtung: von ESFRI zu BBMRI-ERIC

Bei der Etablierung von Forschungsinfrastrukturen kommt dem Europdischen Strategiefo-
rum fur Forschungsinfrastrukturen (ESFRI) eine zentrale Stellung zu. Die ESFRI-Road-
map war richtungsweisend fur die Etablierung von Forschungsinfrastrukturen, welche
die Forschungsinfrastruktur fur Biobanken und Biomolekulare Ressourcen (BBMRI) als
eine der ersten inkludierte (http://cordis.europa.eu/ esfri/roadmap.htm). In Folge wurde im
7. Rahmenprogramm dazu eingeladen, Antrége flr eine Detailplanung von Forschungs-
infrastrukturen einzureichen. Unter den erfolgreichen Antrdgen befand sich BBMRI, des-
sen Hauptmerkmale bereits im Rahmen des ESFRI-Prozesses durch ein internationales
Expertengremium begutachtet worden waren (ESFRI Biological and Medical Sciences
Road Map Working Group; http://cordis.europa.eu/esfri/publications-reports.htm).

Doch obwohl es sich bei Biobanken (schon durch die schiere Anzahl) um eine euro-
paische Starke handelt,® waren die Vorteile fiir Grundlagenforschung und Industrie nach
wie vor durch eine Fragmentierung der wissenschaftlichen Forschungslandschaft, durch
die Absenz von gemeinsamen Standards bzw. gemeinsamen Inventarlisten oder durch
variierende Zugangsregeln limitiert. Dies behinderte Biobanken sowohl beim Austausch
von biologischen Proben und Daten zur Erreichung ausreichender statistischer Signifikanz
als auch bei der Etablierung transnationaler Forschungskooperationen (AssLABER und ZAt-
LoUKAL 2007).

Im Rahmen der Planungsphase von BBMRI (2008—2011) wurden im Online-Katalog
Informationen Uber die Anzahl und die Art der Proben der Sammlungen und Biobanken
Europas und deren speziellen Krankheitsfokus gesammelt. Der Basisfragebogen wurde in
Zusammenarbeit mit dem Public Population Project in Genomics (P3G) erarbeitet, und
mittels sechs weiterer Fragebdgen wurden weitere Details zur Beschreibung der Proben,
zu Methoden, Recht und Ethik, IT, Forschungsleistung und Kosten erhoben. Im Mérz 2011
umfasste der Katalog Daten von 63 populationsbasierten Biobanken und 219 klinischen
Biobanken aus 27 Landern. Die Gesamtanzahl der Proben aller befragten Biobanken be-
lief sich auf 20 Millionen Proben. Der BBMRI-online-Katalog ist 6ffentlich zugénglich
(www.bbmri.eu) und erlaubt einen raschen Uberblick tiber Biobanken, deren Inhalte und
Nutzungsmodalitaten (Wicamann et al. 2011).

Ziel von BBMRI ist es nun, den Zugang und die Kompatibilitdt von existierenden
Sammlungen — egal ob populationsbasiert oder krankheitsspezifisch — fiir internationale
Forschungskooperationen zu erleichtern. Diese Sammlungen inkludieren assoziierte Da-
ten zu Faktoren wie Gesundheitszustand, Erndhrung, Lebensstil und Umweltbedingungen
der Studienobjekte. Zusammen mit der Expertise von Klinikern, Pathologen, Bioinforma-
tikern und Molekularbiologen soll eine europaweite Plattform fir translationale medizini-
sche Forschung entstehen, um die Entwicklung personalisierter Medizin und Krankheits-

18 Siehe EC, Community legal framework for a European Research Infrastructure Consortium (ERIC) Council
Regulation (EC) No 723/2009 vom 26. Juni 2009.
19 Wicumann et al. 2011, HirtzLN et al. 2003, Zika et al. 2008.
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pravention zum Wohle der Biirger und Birgerinnen Europas voranzutreiben. Ein besonderes
Augenmerk will BBMRI auf die Zugriffsregelungen zu den Schlisselressourcen legen, um
wissenschaftsbasierte Losungsvorschldge zu den von der EU im Gesundheitssektor iden-
tifizierten GroRen Herausforderungen® (wie nachhaltige Gesundheitsversorgung fir eine
alternde Gesellschaft oder neue Pandemien) zu entwickeln. Um dieses Ziel zu erreichen,
will BBMRI eng mit der Pharmaindustrie kooperieren. Biobanken bilden das Fundament
fur das Verstehen der molekularen Basis von Erkrankungen. Jedoch ist es die Pharmain-
dustrie, die eine Medikamentenentwicklung und Vermarktung ermdglicht (Anonym 2009).

BBMRI wird als dezentralisierte Forschungsinfrastruktur (Hub and Spoke Structure,
YuiLek et al. 2007) errichtet, deren operationale Einheiten in den meisten, idealerweise in
allen, europdischen Mitgliedsstaaten etabliert werden sollen. BBMRI soll, wie bereits er-
wahnt, unter der Rechtsform eines Européischen Forschungsinfrastruktur Konsortiums?:
etabliert werden.

BBMRI-ERIC sieht eine zentrale Geschaftsfuhrung (Executive Management Office)
in Osterreich vor, die sowohl die Interaktion der Nationalen Knoten in den einzelnen
Mitgliedsstaaten miteinander koordinieren als auch ein gemeinsames Zugangsportal zu
den verflighbaren Ressourcen der BBMRI-ERIC-Partner zur Verfugung stellen soll. Die
Nationalen Knoten sollen als Bindeglied zwischen den nationalen wissenschaftlichen
Gruppen (z.B. Biobanken, Universitaten, Spitéler, Forschungseinrichtungen und Bio-
logische Ressourcen-Zentren) und BBMRI-ERIC fungieren. Eine Teilnahme an und die
Rahmenbedingungen von BBMRI-ERIC sind in eigenen Statuten definiert. Die Interak-
tion zwischen BBMRI-ERIC und den einzelnen Partnern ist in der sogenannten Partner
Charta dargelegt. Diese regelt den Datenschutz und die Zugriffsbestimmungen ebenso wie
die Zusage der Partner zur Einhaltung von Mindeststandards und standard operating pro-
cedures (SOPs) gemaR der WHO/IARC-Richtlinie fiir Biologische Ressourcen-Zentren.??

Die distribuierte Architektur von BBMRI-ERIC soll es einerseits erlauben, einzelne
Managementbereiche in der Kompetenz einzelner Mitgliedslander zu belassen und die re-
gionale Entwicklung aller teilnehmenden Mitgliedslander zu fordern. Dem ,,adapter ap-
proach* folgend, will BBMRI-ERIC Interoperabilitat nicht durch Standardisierung, son-
dern durch vereinfachten Zugang zu Biobanken und biomolekularen Ressourcen erreichen.
Zum einen sollen an Hand von evidenzbasierten Qualitdtsindikatoren Kriterien definiert
werden, die klaren, inwieweit Proben und Daten zur Erforschung bestimmter Fragestel-
lungen wie kombiniert werden kdnnen. Zum anderen sollen Werkzeuge geschaffen wer-
den, die sowohl einen virtuellen Datenaustausch als auch den internationalen Transfer von
Proben vereinfachen. In anderen Worten geht es darum, existierende Prozesse zu verein-
fachen, zu verbessern und zu harmonisieren.

3.3 Fairer Zugang zu Proben und Daten

Dabei definiert BBMRI-ERIC mit ihrer Partner-Charter, dass der Zugang zu Proben und
Daten mittels einer transparenten Zugangsregelung ermdglicht werden soll. Ziel von
BBMRI-ERIC ist es, die Etablierung von wissenschaftlichen Kollaborationen zwischen

20 http://www.era.gv.at/space/11442/directory/11794.html.
21 ERIC, http://ec.europa.eu/research/infrastructures/index_en.cfm?pg=eric2.
22 http://www.iarc.fr/en/publications/pdfs-online/wrk/wrk2/standardsBRC-1.pdf.
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wissenschaftlichen Nutzern und Partnern von BBMRI-ERIC zu férdern, wobei spezielle
Regelungen fur Nutzer aus der Industrie gefunden werden sollen. Als Grundsatzregelung
nennt die Partner-Charter den ,,fairen Zugang“ zu Proben und Daten: Zugang zu Proben
im Kontext von Forschungsprojekten im Rahmen von BBMRI-ERIC werden nur fiir jene
Forschungsprojekte gewéhrt, die den im Informed Consent angegebenen Spezifikationen
entsprechen und durch eine Ethikkommission positiv evaluiert wurden und den Kriterien
der wissenschaftlichen Exzellenz entsprechen (BBMRI 2010).

3.4 Einbindung der Offentlichkeit

Biobanken sind unentbehrliche Einrichtungen fur die Forschung geworden, welche die
Basisressourcen fiir die Erforschung von komplexen Erkrankungen systematisch sammeln
und unter kontrollierten Bedingungen der Wissenschaft zur Verfiigung stellen. Gleichzei-
tig war wenig Uber die 6ffentliche Wahrnehmung von Biobanken bekannt, und so wurde
mittels der Eurobarometer-Studie und Fokus-Gruppen versucht, diese Wissensliicke zu
schlieen. AbschlieRend wurde in Erfahrung gebracht, dass die meisten Menschen wenig
bis kaum mit dem Konzept von Biobanken vertraut sind und ihnen in einer ersten Reak-
tion kritisch bis ablehnend gegeniberstehen. Je mehr jedoch Uber Biobanken offen kom-
muniziert wurde, desto positiver stand ihnen die Offentlichkeit gegeniiber (GaskeLL und
Gotrweis 2011). Als Beispiel sei hier die hart geflihrte Debatte rund um deCODE Genetics
Ende der 1990er Jahre in Island genannt, die letztlich zu einer groRen Akzeptanz von Bio-
banken in Island fiihrte. Diese Ergebnisse wurden bereits in der Planung der Forschungs-
infrastruktur BBMRI-ERIC berticksichtigt. So ist es angebracht, dass Biobanken sich um
hinreichende Transparenz gegeniiber der interessierten Offentlichkeit bemiihen und durch
gute Offentlichkeitsarbeit tiber die inhaltliche und strukturelle Entwicklung von Bioban-
ken fortlaufend informieren (European Commission 2012).

Zusétzlich trat das BBMRI-Konsortium gemeinsam mit den Forschungsinfrastrukturen
der Biologischen und Medizinischen Wissenschaften mit einem Diskussionsvorschlag an
das Européische Parlament heran. Es wurde argumentiert, dass die Infrastrukturen der Le-
benswissenschaften zunédchst den Grundstein fiir ein verbessertes Gesundheitssystem fur
die Biirger Europas legen und in Folge einen Mehrwert fiir die Gesellschaft durch wissen-
schaftliche Exzellenz und Kollaboration generieren wiirden. Dabei wiirden Forschungsin-
frastrukturen eine einzigartige Gelegenheit darstellen, die Wettbewerbschancen der euro-
paischen Forschung und Industrie zu steigern. Das derzeit in der Forschungs- und Forder-
landschaft vorherrschende kurzfristige Konkurrenzdenken zwinge die Wissenschaft dazu,
vielféltige, statt universelle Losungen zu verfolgen. Dies fihre zu einer unnétigen Multi-
plizierung von Initiativen und Losungsansdtzen fiir ein und dasselbe Problem. Hingegen
konnten viele Problemstellungen durch verbesserte Zusammenarbeit schneller und effizi-
enter gelost werden.?®

3.5 Expertenzentren

Zusatzlich sieht BBMRI-ERIC die Etablierung von sogenannten Expertenzentren vor, die
die Zusammenarbeit mit der Industrie in einem neuen Modell von public-private-part-

23 ESFRI BMS Report 2009.
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nership (ppp) vornehmen. Die Expertenzentren sollen die primdre Datenanalyse von
biologischem Material in einem prdkompetitiven Raum unter Verwendung modernster
Technologien unter standardisierten Bedingungen durchfiihren. Die standardisierte Daten-
generierung in Expertenzentren soll zu einer effizienteren Nutzung von endlichen biologi-
schen Ressourcen filhren und den Austausch von Forschungsdaten verbessern. Experten-
zentren sind nicht auf Profit ausgerichtete Einheiten.

4. Schlusspunkt

Im Marz 20009 titelte das Time Magazine ,,10 Ideas Changing the World Right Now* und
hob Biobanken als eine davon heraus (Park 2009).2* Biobanken seien wie ein organisches
Bankkonto zu sehen: Biologisches Material wirde (iber die Zeit Zinsen anh&ufen, welche
die Form von erweiterter biomedizinischer Erkenntnis und verbesserten Therapien hét-
ten. Tatsachlich sind Biobanken die Basis fiir die Grundlagenforschung und stellen die
Rahmenbedingungen fur qualitatskontrollierte und ethisch-legale Forschung dar. Sie sind
getragen von den Sdulen explizites Einverstandnis des Patienten/der Patientin, ethische
Abwagung durch kompetente Gremien, klare Governance-Strukturen, Datenschutz und
Qualitétssicherung.

Literatur

Anonym: Biobanks need pharma. Nature 461, 448 (2009)

ASsSFALG, M., BErTINT, |., CoLaNGIULL, D., LucHmNar, C., SCHAFER, H., SchuTz, B., and SprauL, M.: Evidence of dif-
ferent metabolic phenotypes in humans. Proc. Natl. Acad. Sci. USA 105, 14201424 (2008)

AssLABER, M., and ZatLoukaL, K.: Biobanks: transnational, European and global networks. Briefings in Func-
tional Genomics and Proteomics 1-9 (2007)

BBMRI: Partner Charter http://www.bbmri.eu/bbmri/index.php?option=com_docman&task=doc_download&
gid=329&Itemid=97 (11/09/2012) (2010)

Bioethikkommission: Biobanken fiir die Medizinische Forschung. Bericht der Bioethikkommission beim Bun-
deskanzleramt (2007)

BoOVENBERG, J. A.: Towards an international system of ethics and governance of biobanks: A “special status” for
genetic data? Critical Public Health 15/4, 369383 (2005)

CaLLaway, E.: Cancer-gene testing ramps up. Nature 476, 766—767 (2010)

CamBoN-THOMSEN, A.: Assessing the impact of biobanks. Nature Genetics 34, 25-26 (2003)

Cuapwick, R., and Berg, K.: Solidarity and equity: New ethical frameworks for genetic databases. Nature Re-
views Genetics 2, 218—-321 (2001)

CoLrins, F. S.: Has the revolution arrived? Nature 464, 674—675 (2010)

Drumi, C.: Ethikkommissionen — Richtlinien, ,scientific integrity” und Reformbedarf. In: KorTNER, U. H.
J., Kopetzki, C., und Drumt, C. (Hrsg.): Forschung an menschlichem Gewebe: Biobanken zwischen
Forschungsfreiheit und Kontrolle. Wien: Springer 2010

EDER, J., Gottwers, H., and Zarroukat, K.: IT solutions for privacy protection on biobanking. Public Health
Genomics 15, 254-262 (2012)

24, Think of it [a biobank] as an organic bank account. You put your biomaterial in and earn medical interest in
the form of knowledge and therapies that grow out of that deposit — no monetary reward, just the potential
that you might benefit from the accumulated data at some later date.* (Park 2009.)

56 Nova Acta Leopoldina NF 117, Nr. 396, 45 —58 (2013)



Gewebebanken: Chancen und Risiken fur die Genomforschung

ELGER, B. S., and CarrLan, A. L.: Consent and anonymization in research involving biobanks. Differing terms and
norms present serious barriers to an international framework. EMBO Reports 7, 661—-666 (2006)

ESF: Population Surveys and Biobanking. (2008)

ESFRI BMS Report 2009: http://ec.europa.eu/research/infrastructures/index_en.cfm?pg=esfri-publications

European Commission: Biobanks for Europe. A Challenge for Governance. Report on Dealing with Ethical and
Regulatory Challenges of International Research Biobanks (2012) http://www.coe.int/t/dg3/healthbioethic/
Activities/10_Biobanks/biobanks_for_Europe.pdf (2012/09/03)

GaskeLL, G., and Gorrwers, H.: Biobanks need publicity. Nature 471, 169—-160 (2011)

GranaM-Rowe, D.: USB stick can sequence DNA in seconds. The New Scientist (2012)

Hagen, H.-E., and CarLstepT-DUKE, J.: Building global networks for human diseases: Genes and populations.
Nature Medicine 10/7, 665—-667 (2004)

Hansson, M. G., and Levin, M. (Eds.): Biobanks as resources for health. Uppsala: Uppsala University 2003

HirtzLIN, |., DuBReUIL, C., PREAUBERT, N., DUCHIER, J., JANSEN, B., SimoN, J., LoBato DE FARrIA, P., PEREZ-
LEzAUN, A., VISSER, B., WiLLiams, G. D., CamBoN-THoMmsEN, A., and EUROGENBANK Consortium: An em-
pirical survey on biobanking of human genetic material and data in six EU countries. Eur. J. Human Genet-
ics 11, 475-488 (2003)

Howmer, N., SZELINGER, S., REDMAN, M., DuGGaN, D., TEmMBE, W., MUEHLING, J., PEARSON, J. V., STEPHAN, D. A.,
NEeLsoN, S. F., and Craig, D. W.: Resolving individuals contributing trace amounts of DNA to highly com-
plex mixtures using high-density SNP genotyping microarrays. PLOS Genetics 4/8, €1000167. doi:10.1371/
journal.pgen.1000167 (2008)

Krawczak, M., Semrer, S. C., und Kienntopr, M.: Biobanken — Proben und Daten fur die medizinische
Forschung. Medizinische Genetik 22/2, 229-234 (2010)

Lesky, E.: Die Wiener Medizinische Schule im 19. Jahrhundert. Graz u.a.: Béhlau in Komm. 1965

Manb, E.: Biobanken fir die Forschung und informationelle Selbstbestimmung. Medizin Recht 10, 565-575
(2005)

MAYRHOFER, M., and Prainsack, B.: Being a member of the club: The transnational self-governance of networks
of biobanks. Int. J. Risk Assessment and Management 12, 64—81 (2009)

Nationaler Ethikrat: Biobanken fir die Forschung. Stellungnahme (2004)
http://www.ethikrat.org/dateien/pdf/NER_Stellungnahme_Biobanken.pdf

OECD: Biological Resource Centres. Underpinning the future of life sciences and biotechnology (2001)
http://www.oecd.org/document/50/0,2340,en_2649 34537_1911986_1 1 1 1,00.html (10 March 2006)

OECD: Creation and Governance of Human Genetic Research Databases. OECD Publishing 2006

OECD: OECD Best practice guidelines for Biological Resource Centres. http://www.oecd.org/dataoecd/
7/13/38777417.pdf (10 September 2007) (2007)

OECD: OECD Guidelines on Human Biobanks and Genetic Research Databases (2009)
http://www.oecd.org/sti/biotechnologypolicies/44054609.pdf (2012/09/11)

Park,A.: 10ideaschanging the world rightnow. 8. Biobanks. http://www.time.com/time/specials/packages/article/
0,28804,1884779_1884782_1884766,00.html#ixzzObCQTRbRA (30/12/2009) (2009)

Samarari, P, and SweeNEy, L.: Generalizing data to provide anonymity when disclosing information. Proceed-
ings of the 17th ACM SIGMOD-SIGACT Symposium on the Principles of Database Systems 188 (1998)

Sepivy, R.: Pathologie in Fallstudien: Préparate neu betrachtet. Wien, New York, London: Springer 2007

SHEREMETA, L., and KNoppERS, B. M.: Beyond the rhetoric: Population genetics and benefit-sharing. In: PHiLLIPS,
P. W. B., and ONwUEKWE, C. B. (Eds.): Accessing and Sharing the Benefits of the Genomics Revolution; pp.
157—-182. Dordrecht: Springer 2007

VIERTLER, C., and ZatLoukat, K.: Biobanken und Biomoleculare Resourcen Forschungsinfrastruktur (BBMRI).
Der Pathologe 29, 1-4 (2008)

WicHMANN, H.-E., Kunn, K. A., WALDENBERGER, M., SCHMELCHER, D., SCHUFFENHAUER, S., MEITINGER, T.,
WursT, S. H., LamLa, G., FORTIER, |., BURTON, P. R., PELTONEN, L., PEROLA, M., METSPALU, A., RIEGMAN, P.,
LANDEGREN, U., TaussiG, M. J., Litton, J. E., FrRanssoN, M. N., EDEr, J., CAMBON-THOMSEN, A, BOVENBERG, J.,
DAGHER, G., vaN OMMEN, G. J., GrirriTH, M., YuiLLe, M., and Zarioukat, K.: Comprehensive catalog of
European biobanks. Nature Biotechnology 29, 795-797 (2011)

World Health Organization and International Agency for Research on Cancer: Common Minimum Technical
Standards and Protocols for Biological Resource Centres Dedicated to Cancer Research. 2007

YuiLLE, M., vaN OMmMEN, G. J., BrEcHOT, C., CAMBON-THOMSEN, A., DAGHER, G., LANDEGREN, U., LiTTON, J. E.,
Pasterk, M., PELTONEN, L., TaussiG, M., Wicamann, H. E., and Zarroukar, K.: Biobanking for Europe.
Briefings in Bioinformatics 9/1, 14—24 (2008)

Nova Acta Leopoldina NF 117, Nr. 396, 45 —58 (2013) 57



Michaela T. Mayrhofer und Kurt Zatloukal

ZATLOUKAL, K., und MayrHOFER, M. T.: Forschung an menschlichem Gewebe: Biobanken zwischen Forschungs-

freiheit und Kontrolle. In: Kortner, U. H. J., Koperzki, C., und Drumt, C. (Hrsg.): Ethik und Recht in der
Medizin. S. 219-2010. Wien: Springer 2010

Zixa, E., ScHurtE IN DEN BAUMEN, T., KAYE, J., BRAND, A., and IBArRRETA, D.: Sample, data use and protection in

58

Dr. Michaela T. MAYRHOFER

Medizinische Universitat Graz

Institut fur Pathologie

Auenbruggerplatz 25

8036 Graz

Osterreich

Tel: +43 316 3807656

Fax:  +43316 384329

E-Mail: michaela.mayrhofer@medunigraz.at

biobanking in Europe: legal issues. Pharmacogenomics 9, 773781 (2008)

Prof. Dr. Kurt ZATLOUKAL
Medizinische Universitat Graz

Institut fiir Pathologie
Auenbruggerplatz 25

8036 Graz

Osterreich

Tel: +43 316 3804404

Fax:  +43316 384329

E-Mail: kurt.zatloukal@medunigraz.at

Nova Acta Leopoldina NF 117, Nr. 396, 45 -58 (2013)



Nova Acta Leopoldina NF 117, Nr. 396, 59-75 (2013)

Die Totalsequenzierung des menschlichen
Genoms als Herausforderung — Die Perspektive
des internationalen und nationalen Rechts

Silja Voneky (Freiburg)

Zusammenfassung

Vélkerrechtliche Regelungen bestimmen auch Fragen der Totalsequenzierung des menschlichen Genoms. Dies
sind nicht nur die internationalen Menschenrechte, die auch die Bundesrepublik binden. Auch die relevanten
Soft-Law-Regelungen, insbesondere die Deklarationen der UNESCO, sind fiir die Staaten faktisch verbindlich.
Da die Staaten verpflichtet sind, diese umzusetzen, und grundsétzlich von einem Willen zum voélkerrechtskon-
formen Handeln ausgegangen werden muss, sind nationale Regelungen, die denselben Sachbereich umfassen,
wie beispielsweise das deutsche Gendiagnostikgesetz, im Lichte der internationalen Vorgaben auszulegen, wenn
nicht innerstaatlich ein hoherer Schutzstandard angestrebt wird.

Fehlen dagegen in einem Bereich, wie in der Genomforschung, gesetzliche Vorgaben, so sind die UNESCO-
Deklarationen im Grundsatz verbindliche HandlungsmaBstébe. Dies gilt jedenfalls, sofern und soweit diese Soft-
Law-Regelungen nicht gegen das Grundgesetz verstofen. Letzteres wire beispielsweise der Fall, wenn sie Ein-
griffe in die Menschenwiirde erlaubten. Daraus folgt, dass einerseits die deutsche Rechtsordnung mit Blick auf
das Volkerrecht ausgelegt werden muss und Liicken vélkerrechtlich gefiillt werden kdnnen, diese volkerrecht-
lichen Standards andererseits aber im Grundgesetz ihre Schranken finden.

Besonders das menschenrechtlich verankerte Prinzip der Notwendigkeit einer freien, informierten Einwilli-
gung ist durch die UNESCO-Deklarationen weitreichend verankert und ausdifferenziert worden; das genetische
Bild iiber den Menschen darf grundsitzlich bei einer positiven Risiko-Nutzen-Abwigung gewonnen werden,
wenn und soweit der Betroffene einwilligt und wenn diese Einwilligung bestimmten qualitativen Anforderun-
gen genugt. Dies gilt inshesondere auch im Bereich der Forschung. Das Einwilligungserfordernis gilt aber nicht
absolut, sondern Einschrinkungen desselben konnen gerechtfertigt sein, miissen aber innerstaatlich gesetzlich
geregelt werden.

Fir umstrittene Spezialfragen, wie den Umgang mit Zufallsbefunden, geben die UNESCO-Deklarationen
hingegen nur vage Anhaltspunkte. Hier gilt vielmehr das Prinzip, dass den Staaten ein Gestaltungsspielraum
gelassen wird, der aber rechtlich normiert werden muss, und dass zudem in Zweifelsfragen oder bei Gesetzes-
licken unabhiangige, pluralistische, multidisziplindre Ethikkommissionen in den einzelnen Staaten entscheiden
sollen. In diesen besonders heiklen Fragen wird also der Ausgleich zwischen Forschung und Verantwortung auf
die einzelnen Staaten bzw. die einzurichtenden Ethikkommissionen verlagert.

Abstract

Rules of international law also influence the issue of sequencing the whole human genome. These guidelines
include not only international human rights, which bind the Federal Republic of Germany, but also the relevant
rules of soft law that are factually binding, especially the relevant declarations of the UNESCO. Since states are
obligated to implement these norms and since the general intention of states to act in accordance with interna-
tional law must be assumed, domestic guidelines such as the German Law on Genetic Diagnosis (Gendiagnos-
tikgesetz), which encompass the same subject matter, are to be interpreted in light of these international guide-
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lines unless a higher standard of protection is striven for within the state. However, if legal national guidelines
are absent in a certain field, for instance in genetic research, then the UNESCO-Declarations generally function
as binding benchmarks. This is certainly the case if such soft law norms do not contravene the Basic Law for the
Federal Republic of Germany (Grundgesetz) (which they would if for instance they permitted intrusions on hu-
man dignity). Consequently, the German legal order must be interpreted in light of international law and lacunae
within it can be bridged by the way of international law, however, the applicable standards of international law
are limited by the Grundgesetz.

Particularly the human rights principle of the necessity of a free and informed consent has been extensively
laid down and specified by the UNESCO-Declarations; a human’s genetic sequenzing is generally allowed to
be determined if the risk-benefit analysis is positive, provided that the subject has consented and this consent
meets certain qualitative requirements. This is especially the case with scientific research in this area. However,
the requirement of consent is not absolute and limitations of it can be justified as long as they are regulated by
domestic law.

However, the UNESCO-Declarations only provide vague indications with respect to special and controver-
sial issues, such as how to deal with incidental findings. In such matters, states must rather be given regulatory
leeway, which must be legally set down, and independent, pluralistic, and multidisciplinary ethics committees
within each state should decide on questions of doubt and determine how to fill legal gaps. Thus, the challenge
of finding an equilibrium between scientific research and responsibility is transferred to each state, i. e. to the eth-
ics committees that each state has established.

1. Einleitung*

Seit fast 10 Jahren ist die Sequenzierung des menschlichen Genoms vollstdndig moglich.
Betrachtet man die Totalsequenzierung des menschlichen Genoms zunéchst aus einer nicht
juristischen Perspektive, die die rechtlichen Probleme und Fragen erst verstehen ldsst, so
erscheint Folgendes bemerkenswert:

Mit der Totalsequenzierung des menschlichen Genoms ist es mdglich, genetisch be-
trachtet, ein totales Bild des jeweiligen Menschen zu erlangen. Dabei werden die ausfiih-
renden Arzte und Forscher nach Erhalt der Ergebnisse und bis zu der Information des je-
weiligen Patienten immer mehr Wissen iiber ihn haben als er selbst. Man konnte in diesem
Zusammenhang von asymmetrischem Wissen, mdglicherweise auch Herrschaftswissen,
sprechen, das deswegen besonders regelungsbediirftig erscheint, weil es eine Asymmetrie
zu Lasten der Person ist, deren Daten erlangt wurden und deren Identitét durch den Unter-
suchungsgegenstand, ihre Gene, mitbestimmt wird.

Davon unabhingig wurden und werden grofle Summen in die Genforschung auch des-
wegen investiert, weil durch diese Forschung Ursachen fir zahlreiche Krankheiten aufge-
spiirt und Maglichkeiten gefunden werden sollen, Krankheiten effektiver zu behandeln.?
Im Jahr 2012 geht man von ca. 14000 bis 21 000 monogenetisch verursachten Krankheiten
aus,® wenn auch diese Krankheiten meistens sehr selten sind und fiir andere haufiger auf-

1 Dieser Beitrag ist eine Uberarbeitete Fassung des Vortrages der Verfasserin im Rahmen des Symposiums
,Forschung und Verantwortung im Konflikt? Ethische, rechtliche und 6konomische Aspekte der Total-
sequenzierung des menschlichen Genoms®, Heidelberg, Marz 2012; er ist vorab erschienen in HECKMANN
etal. 2013, S. 591ff.

2 Vgl. AurechT und Kastiran 2010.

3 Siehe Datenbank ,,Online Mendelian Inheritance in Man*, aktuelle Zahlen abrufbar unter: http://omim.org/
statistics/entry.
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tretende Krankheiten — wie Asthma, Bluthochdruck oder Diabetes — gerade nicht ein ein-
ziges Gen verantwortlich scheint.*

Doch auch wenn nicht ein bestimmtes Gen fir jede Krankheit gefunden werden kann,
so kann es zumindest in Zukunft durch die Genomforschung mdglich sein, jeder Patien-
tengruppe ihre personliche Medizin anzubieten, also richtige Medikamente in der richtigen
Dosierung flr die richtigen Personen. Es kdnnte damit eine passgenauere, wenn auch nicht
vollig individualisierte, Behandlung erreicht werden. Alternativ kdnnte, wenn derjenige,
dessen Genom untersucht wird, noch nicht krank ist, sondern er nur eine genetische \Vor-
belastung fiir eine Krankheit in sich trdgt, eine genauere individuelle Pravention ermog-
licht werden. Diese auf neue Art personalisierte, ausdifferenzierte Medizin wére sicher
eine wichtige Errungenschaft der Genomforschung; sie wiirde nicht nur den einzelnen Pa-
tienten helfen, sondern auch dazu fiihren, dass der Einsatz von Medikamenten kosteneffi-
zienter durchgefiihrt werden kénnte und dass die Gesundheitsversorgung der Bevolkerung
insgesamt — durch einen besseren Einsatz der Ressourcen — gesteigert werden kénnte. Es
herrscht weitgehend Einigkeit dariiber, dass das Erreichen dieser Ziele grundsétzlich wiin-
schenswert wire. Ob die Genomforschung diese Ziele erreichen kann, werden die nichs-
ten Jahrzehnte zeigen.

In dem Austausch mit den Naturwissenschaften und der Medizin ist aus rechtswis-
senschaftlicher Perspektive wichtig zu betonen, dass auch die positivsten Ziele nur unter
Beachtung der grundlegenden (insbesondere der verrechtlichten) Rechte und Prinzipien
erreicht werden drfen, also insbesondere unter Beachtung der Grund- und Menschen-
rechte: Auch ein wiinschenswerter und gerechtfertigter Zweck heiligt — mit Blick auf das
Grundgesetz, aber auch mit Blick auf die internationalen Menschenrechte — gerade nicht
alle Mittel.

Aus internationalrechtlicher Perspektive ist hinzuzufiigen, dass in Zeiten der Globali-
sierung und in Zeiten einer globalisierten Forschung nicht zu viele nationale Sonderwege
beschritten werden sollten. Verfassungsrechtlich lsst sich diese Offnung fiir internatio-
nale Standards mit der grundsétzlichen Vélkerrechtsfreundlichkeit unseres Grundgeset-
zes begriinden.® Allerdings gilt dies nur, sofern und solange die bundesrepublikanische
Verfassung nicht verbindlich engere Grenzen vorgibt als die volkerrechtlichen Regelun-
gen enthalten. Eben dieser Frage nach dem Zusammenspiel von Forschung und nationa-
len bzw. internationalen Verantwortungsmafstében soll im Folgenden nachgegangen wer-
den.

Ein zentraler, rechtlich zu normierender Aspekt ist dabei die Reichweite des Prinzips
der freien, informierten Einwilligung, das eng verknipft ist mit den Autonomie- und Men-
schenwiirdekonzeptionen einer Rechtsordnung. Dabei ist ein dringliches Problem, Fra-
gen des Umgangs mit sogenannten Zufallsbefunden zu kliren, also mit solchen Befunden
durch eine Totalsequenzierung, die gerade nicht intendiert waren und tber die daher auch
nicht vorher spezifisch aufgekldrt werden konnte. Auch diese Fragen sollen néher im Fol-
genden untersucht werden.

4 Vgl. ALerecht und KastiLan 2010.
5 Dazu niher statt anderer TomuscHaT in Dorzer 2009, Art. 25 Rn. 6; BVerfGE 6, S. 309 (362); 18, S. 112
(121); 111, S. 307; BLECKMANN 1996.
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2. Volkerrechtliche Regelungen

Betrachtet man volkerrechtliche Regelungen, so ist vorab festzuhalten, dass im Volker-
recht grundsétzlich zwischen sogenanntem Hard Law und Soft Law (,,weichem* Vélker-
recht) unterschieden wird: Hard Law, also volkerrechtliche Vertrdge, das Volkergewohn-
heitsrecht und die allgemeinen Rechtsgrundsitze, ist Volkerrecht im engen Sinne: Es
entstammt einer der anerkannten Rechtsquellen, aufgefuhrt in Art. 38 (1) lit. a—c IGH-
Statut;® bei der Verletzung einer solchen volkerrechtlichen Norm darf zur Rechtsdurch-
setzung mit einem ebenfalls grundsétzlich volkerrechtswidrigen Akt reagiert werden,
um den Rechtsverletzer zur Rechtskonformitit zu bewegen (sogenannte Repressalie).’
Fiir den Bereich der Genomsequenzierung finden sich hier jedoch, quantitativ betrach-
tet, nicht viele fur die Bundesrepublik (im engen Sinne) verbindliche Vélkerrechtsnor-
men. Dies sind nur die gewohnheitsrechtlich bzw. vertragsrechtlich bindenden Menschen-
rechte, vertraglich insbesondere niedergelegt im Internationalen Pakt fir burgerliche und
politische Rechte (IPbpR),2 dem Internationalen Pakt furr wirtschaftliche, soziale und kul-
turelle Rechte (IPwskR)® und der Europdischen Menschenrechtskonvention (EMRK).
Der speziellste volkerrechtliche Vertrag auf diesem Gebiet, die Biomedizinkonvention
des Europarates und deren Zusatzprotokolle,'* wurden von der Bundesrepublik nicht un-
terzeichnet.'?

Im Gegensatz zu diesem volkerrechtlichen Hard Law entfalten internationale Soft-
Law-Normen und -prinzipien eine (nur) faktische Bindungswirkung: Sie sind keine der

6 Art. 38 des Statuts des Internationalen Gerichtshofs (BGBI. Il, 1973, S. 505): ,,1. Der Gerichtshof, des-
sen Aufgabe es ist, die ihm unterbreiteten Streitigkeiten nach dem V6lkerrecht zu entscheiden, wendet an
(a) internationale Ubereinkiinfte allgemeiner oder besonderer Natur, in denen von den streitenden Staaten
ausdriicklich anerkannte Regeln festgelegt sind; (b) das internationale Gewohnheitsrecht als Ausdruck
einer allgemeinen, als Recht anerkannten Ubung; (c) die von den Kulturvélkern anerkannten allgemeinen
Rechtsgrundsitze; (d) vorbehaltlich des Artikels 59 richterliche Entscheidungen und die Lehrmeinung
der fahigsten Volkerrechtler der verschiedenen Nationen als Hilfsmittel zur Feststellung von Rechts-
normen. [...].“

Zur Zuléssigkeit von Repressalien vgl. Rurrert 2012, VERDROSS Und Simma 2010, S. 1342 ff.
International Covenant on Civil and Political Rights (999 UNTS 171; BGBI. 1, 1973, S. 1534).
International Covenant on Economic, Social and Cultural Rights (993 UNTS 3; BGBI. 1l, 1973, S. 1570).

0 European Convention for the Protection of Human Rights and Fundamental Freedoms (213 UNTS 221;
BGBI. 1l 1954, S. 14; neu verkiindet in BGBI. 11, 2002, S. 1054).

11 Ubereinkommen zum Schutz der Menschenrechte und der Menschenwiirde im Hinblick auf die Anwen-
dung von Biologie und Medizin; Zusatzprotokoll zum Ubereinkommen zum Schutz der Menschenrechte
und der Menschenwiirde im Hinblick auf die Anwendung von Biologie und Medizin (iber das Verbot des
Klonens von menschlichen Lebewesen (ZP I); Zusatzprotokoll zur Konvention tiber Menschenrechte und
der Biomedizin beziiglich der Transplantation von menschlichen Organen und Gewebe (ZP Il); Zusatzpro-
tokoll zum Ubereinkommen (iber Menschenrechte und Biomedizin betreffend biomedizinische Forschung
(ZP 111); Zusatzprotokoll vom 27.11.2008 zur Konvention (iber Menschenrechte und Biomedizin betreffend
der Gentests zu gesundheitlichen Zwecken (ZP 1V). Alle abgedruckt in MuLLER-TERPITZ 2006, S. 63ff.,
115ff., 123ff., 161 ff.

12 Die Biomedizinkonvention wurde bislang von 29 Staaten ratifiziert. Das ZP I wurde von 21 Staaten, das
ZP 11 von 12 Staaten, das ZP III von sieben Staaten und das ZP IV von zwei Staaten ratifiziert (Stand: Mai
2012). Deutschland hat weder die Biomedizinkonvention noch eines der Protokolle ratifiziert, vgl. dazu
ALBERs 2002, Laurs und Kern 2010, 84 Rn. 17.

= ©O© 00
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anzuwendenden Rechtssitze nach dem IGH-Statut’® und bei einer Verletzung von Soft-
Law-Normen darf nicht mit einer Repressalie reagiert werden.'*

FUr den Bereich der Totalsequenzierung des menschlichen Genoms sind als internatio-
nales Soft Law inshesondere drei UNESCO-Deklarationen® relevant: die erste UNESCO-
Deklaration tiber das menschliche Genom von 1997, die zweite zum Schutz genetischer
Daten von 20037 und die dritte, allgemeinere, tiber Bioethik und Menschenrechte von
2005.8 Dabei wire es falsch, diese Deklarationen als Nicht-Recht zu bezeichnen oder als
Widerspruch in sich, wie dies zum Teil vertreten wird.'® Auch diese Deklarationen haben
normative Verbindlichkeit, die zwar geringer ist als die des V6lkerrechts im engen Sinne,
die aber dennoch nicht unbeachtet bleiben kann, da sie fur die Staaten, die diesen Resolu-
tionen zugestimmt haben, eine groRe faktische Bindungswirkung entfalten.2’ Auch vélker-
rechtliches Soft Law ist daher fur die Bundesrepublik als Mal3stab relevant, wenn und so-
weit sie diesem, wie bei allen drei genannten UNESCO-Deklarationen, zugestimmt hat.?!

2.1 Volkerrecht im engen Sinn

Zunéchst zu den volkerrechtlichen Bestimmungen im engen Sinne: Betrachtet man diese
fiir die Fragen der Totalsequenzierung des menschlichen Genomes, so ist der normative Be-
stand gering.

13 Vgl. FuBnote 6.

14 Es bleibt daher bei einer Rechtsverletzung allein beim naming and shaming, also bei der Benennung der
Verletzung und des Verletzenden und dem dadurch erzeugten Druck zur Einhaltung der Normen.

15 Es gibt noch weit mehr internationale Soft-Law-Normen und private Standardsetzungen, wie die Deklarationen
des Weltirztebundes, die Guidelines der ICH, die CIOMS Guidelines usw., die im vorliegenden Kontext eben-
falls relevant sein konnen; dies muss jedoch weiteren Untersuchungen vorbehalten werden. Vgl. ndher CHANG
2013 (Die Autoritét ethischer Guidelines und Menschenrechtsrelevanz globaler Arzneimittelforschung, Disser-
tation, erscheint demnéchst). Zu beachten ist dabei, dass vorliegend, zur besseren begrifflichen Klarheit, zwi-
schen Soft Law und privater Standardsetzung unterschieden wird: Als internationales Soft Law werden nur die
Normen bezeichnet, die von einem Vélkerrechtssubjekt erzeugt werden, also beispielsweise nicht die Dekla-
rationen des Weltédrztebundes (WMA), da die WMA keine Internationale Organisation und damit kein Vélker-
rechtssubjekt ist. Die Normen privater Standardsetzung sind, anders als internationales Soft Law, grundsétzlich
fur Volkerrechtssubjekte unverbindlich, haben also auch keine faktische Bindungswirkung, solange sie nicht
durch Volkerrechtsnormen (Hard oder Soft Law) in das Vélkerrecht integriert werden. Erst VV6lkerrechtsnor-
men kdnnen diesen Standardsetzungen daher Rechtswirkung in der Vélkerrechtsordnung verleihen.

16 Allgemeine Erklarung iiber das menschliche Genom und Menschenrechte vom 11.11.1997, UNESCO Re-
solution 16 adopted by the General Conference at its 29th session; abgedruckt in deutscher Fassung in
MurLer-Terpitz 2006, S. 213 ff.; in deutscher Fassung auch abrufbar unter: http://www.unesco.de/445.html.

17 Internationale Erkldrung tiber humangenetische Daten vom 16.10.2003, UNESCO Resolution 22 adopted
by the General Conference at its 32nd session, abgedruckt in englischer Fassung in MULLER-TERPITZ 2006,
S. 221f1f.; englische Fassung abrufbar unter: http://www.unesco.org/new/en/social-and-human-sciences/the-
mes/bioethics/human-genetic-data/.

18 Allgemeine Erkldrung tiber Bioethik und Menschenrechte vom 19.10.2005, UNESCO Resolution 36
adopted by the General Conference at its 33rd session, abgedruckt in englischer Fassung in MULLER-TERPITZ
2006, S. 233 ff.; deutsche Fassung abrufbar unter: http://www.unesco.de/erkl_bioethik_05_text.html.

19 Kiritisch aber HENTscHEL voN HEINEGG 2004; allgemein THURER 2012.

20 Vgl. ndher auch Voneky 2010, S. 282 ff.

21 Dies im Ubrigen im Unterschied zu den USA, die nicht an die UNESCO-Deklaration von 1997 gebunden
sind, da sie 1997 nicht Mitglied der UNESCO waren.

(http://erc.unesco.org/portal/ UNESCOMemberStates.asp?language=en).
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2.1.1 Prinzip der Menschenwiirde?

Das Prinzip der Menschenwdrde ist volkerrechtlich weit weniger weitreichend veran-
kert, als es im deutschen Grundgesetz normiert ist.?? Als Prinzip zihlt es grundsitzlich
nicht zu den subjektiven Menschenrechten,?® und es wird oftmals nur als Interpretations-
prinzip fur weitere, konkrete Menschenrechte oder Verbote angesehen, wie beispiels-
weise das Verbot der Folter,* der Sklaverei?® usw. Selbst wenn man seine vélkergewohn-
heitsrechtliche Geltung annimmt,?® und auch dies ist umstritten, so kann daraus doch
wenig Konkretes flr die Fragen der Totalsequenzierung gewonnen werden. Entschei-
dend scheint mir jedoch Folgendes zu sein: Das Prinzip der Menschenwirde wird in der
volkerrechtlichen Diskussion, auch durch den Einfluss angelséchsischer Staaten, wesent-
lich stirker als Prinzip der autonomen Selbstbestimmung verstanden als in der bundes-
deutschen Rechtsordnung. Menschenwurdeschutz bedeutet volkerrechtlich danach pri-
mir Autonomieschutz.?’

Das Erfordernis der freien, aufgeklérten Einwilligung fiir Interventionen entspricht die-
sem Verstdndnis von Menschenwiirde. Nicht autonomiebasierte Ansitze des Menschen-
wiirdeschutzes, also des Schutzes der Wiirde eines Menschen gegen dessen eigenen
Willen,?® ist diesem volkerrechtlichen Verstindnis wesentlich fremder, als dies mit Blick
auf die Menschenwiirdekonzeption in Art. 1 (1) GG erscheint.?

Eine Verletzung des volkerrechtlichen Prinzips der Menschenwiirde im Bereich der
Totalsequenzierung anzunehmen, auch wenn dafir eine freie, informierte Einwilligung,
also eine positive, autonome Entscheidung des Betroffenen vorliegt, scheint daher schwer
begriindbar. Im Ubrigen kann auch das Konzept der Nicht-Abwigbarkeit, d.h. der Abso-
lutheit der Menschenwiirde, wonach jeder Eingrift in diese, unabhingig von seiner Art und
den Zwecken, eine Verletzung der Menschenwiirde darstellt,®® vélkerrechtlich nicht als das
herrschende Verstindnis angesehen werden !

Zunéchst zu den wichtigsten internationalen Menschenrechten zu Fragen der Total-
sequenzierung des menschlichen Genoms.

22 Vgl. mit weiteren Nachweisen Worrrum und Voneky 2004.

23 Dies zeigt sich auch daran, dass in vdlkerrechtlichen Dokumenten von ,,Menschenwiirde und Menschen-
rechten gesprochen wird, also die Menschenwiirde nicht zu den Menschenrechten gezéhlt wird; vgl. nur
Art. 1 S. 1 Allgemeine Erklarung der Menschrechte vom 10.12.1948 (UN Doc. A/RES/217(11I) A) und
die Prdambel des Internationalen Pakts fiir biirgerliche und politische Rechte vom 19.12.1966 (vgl. Fu3-
note 8).

24 Vgl. dazu Kretzmer 2012, Nowak 2005, Art. 7 Rn. 1ff.; Josepn et al. 2004, S. 194 ff.

25 Vgl. dazu WEisssrobT 2012, Nowak 2005, Art. 8 Rn. 1ff.

26 Bejahend aber Petersen 2012, Rn. 28 ff.

27 PeterseN 2012, Rn. 28; BariLan 2011, S. 504.

28 Wie beispielsweise beim Verbot des sogenannten Enhancement gegen den Willen derjenigen, die sich ,,ver-
bessern“ mochten. Anders liegt es beim Verbot des reproduktiven Klonens wegen des Verstoles gegen die
Menschenwdirde, da zwar der Geklonte, nicht aber der Klon in die Klonierung einwilligen kann.

29 Zum Schutz der Menschenwiirde eines Menschen trotz Einwilligung und damit gegen seinen Willen, vgl.
VG Neustadt a. W., NVwZ 1993, S. 98 (99) (Zwergenweitwurf), BVerwGE 64, S. 274 (279) (Peep-Show),
BVerwGE 115, S. 189 (Omega), bestitigt durch EuGH, NVwZ 2004, S. 1471.

30 BVerfGE 93, S. 266 (293), wonach selbst eine Rechtfertigung durch kollidierendes Verfassungsrecht aus-
geschlossen ist, ebenso Crassen 2009, Poscher 2004; relativierend Wirtreck 2003.

31 PeterseN 2012; fir einen umfassenden Uberblick zum Thema siehe McCruppen 2008.
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2.1.2 Menschenrecht auf Achtung des Privatlebens

Dies ist zum einen das — beispielsweise durch Art. 8 EMRK®2 — geschiitzte Recht auf Ach-
tung des Privatlebens. Dieses wird weit ausgelegt und bedeutet zunichst ein Recht auf
Selbstbestimmung tber den eigenen Korper und Schutz der physischen und psychischen
Unversehrtheit,® so dass jede erzwungene medizinische Behandlung untersagt ist.>

Durch dieses Menschenrecht auf Achtung des Privatlebens wird zudem die informa-
tionelle Selbstbestimmung geschitzt und damit auch das Recht auf Kenntnis oder Nicht-
Kenntnis der eigenen Identitit:*® Daraus ist ableitbar, dass einerseits jedes staatliche Ver-
bot oder Gebot der Totalsequenzierung gegen den Willen der Betroffenen gerechtfertigt
werden miisste und dass andererseits, mit Blick auf die Schutzpflichten, bei einer Erlaub-
nis der Totalsequenzierung diese Verfahren rechtlich so ausgestaltet werden missen, dass
Dritte die Sequenzierung nicht gegen die Interessen des Betroffenen nutzen kénnen. Jedes
Sammeln, Gewinnen, Verwenden und Speichern dieser Daten, auch von Zufallsfunden,
greift in das Privatleben der Betroffenen ein, sofern keine entsprechende Einwilligung der
Betroffenen vorliegt.

Da das Recht auf Achtung des Privatlebens auch die selbstbestimmte Lebensgestaltung
umfasst, ist daraus meines Erachtens auch grundsitzlich das Verbot ableitbar, ein bestimm-
tes Krankheitspraventionsverhalten einem Betroffenen nach einer Genomsequenzierung
verpflichtend vorzuschreiben.

Zu beachten ist jedoch auch, dass nicht jeder Eingriff in dieses Recht und dessen Aus-
differenzierungen eine rechtswidrige Verletzung darstellt, sondern nur, wenn dieser Ein-
griff nicht durch eine gesetzliche Grundlage und mit Blick auf ein legitimes Ziel als not-
wendig, insbesondere verhiltnisméBig, gerechtfertigt werden kann.*

Fiir die Staatenpflichten aus dem IPbpR®’ ist nur hinzuzufiigen, dass die Reichweite
des Schutzes des Privatlebens nach Art. 17 IPbpR entsprechend auszulegen ist; auch hier
schiitzt das Recht auf Privatleben, die ,,identity, integrity, intimacy and autonomy*“3 der
Betroffenen gegen Eingriffe, in die nicht eingewilligt wurde, und flhrt zu einer staatlichen
Verpflichtung, entsprechende Eingriffe Privater zu verhindern (Art. 17 (2) IPbpR). Un-
bestritten ist dabei, dass die menschliche Identitdt auch durch den genetischen Code be-
stimmt wird.® Der Schutz der Integritit verlangt, dass es keine medizinische Behandlung
ohne Einwilligung geben darf, aufer wenn eine solche mit einem legitimen Zweck und als
verhiltnismaBig gerechtfertigt werden kann.*°

32 Vgl. FuBnote 10.

33 Statt anderer MeyErR-LaDEWIG 2011, Art. 8 Rn. 7; KARPENSTEIN und Mayer 2012, Art. 8 Rn. 7.

34 Vgl. Mever-Lapewic 2011, Art. 8 Rn. 13; KarpensTEIN und Maver 2012, Art. 8 Rn. 8.

35 Vgl. Meyer-LapewiG 2011, Art. 8 Rn. 22; KArpeNSTEIN und Mayer 2012, Art. 8 Rn. 24,

36 MEevER-LAaDEWIG 2011, Art. 8 Rn. 13; KarPENSTEIN Und MAvER 2012, Art. 8 Rn.13, 22.

37 Vgl. Fulinote 8.

38 Nowak 2005, Art. 17 Rn. 16f.; in ausfihrlicher Analyse Joseph et al. 2004, S. 476 ff.

39 Nowak 2005, Art. 17 Rn. 18; UN Human Rights Committee, Concluding Observations on Denmark, 15. 11.
2000, UN Doc. CCPR/CO/70/DNK, Abs. 15.

40 Nowak 2005, Art. 17 Rn. 8ff.; General Comment No. 16: The right to respect of privacy, family, home and
correspondence, and protection of honour and reputation (Art. 17), 08.04.1988, UN Doc. HRI/GEN/1/Rev.6,
S. 142, Rn. 3f.
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Zusitzlich zu diesem Recht des Schutzes der Privatsphére ist im IPbpR ausdriicklich das
Verbot normiert, ohne freiwillige Zustimmung medizinischen oder wissenschaftlichen
Versuchen unterworfen zu werden. Als Spezifizierung des Verbots von Folter oder ernied-
rigender Behandlung in Art. 7 IPbpR ist dieses Verbot eindeutig auf den Menschenwdirde-
schutz bezogen.**

2.1.3 Menschenrecht auf HochstmaR an Gesundheit und Menschenrecht auf Teilhabe an
den Errungenschaften des wissenschaftlichen Fortschritts

Die Schutzrichtung der sogenannten sozialen Menschenrechte ist eine andere: Der
IPwskR* verankert als soziales Menschenrecht das Recht auf ein héchstmégliches Maf an
Gesundheit (Art. 12 IPwskR) und verlangt damit, dass die Staaten alle moglichen Schritte
unternehmen, die Maflnahmen zur Vorbeugung, Behandlung und Bekdmpfung von Krank-
heiten umfassen.

Art. 15 IPwskR statuiert zudem fiir jeden das Recht an den Errungenschaften des wis-
senschaftlichen Fortschritts teilzuhaben, was wiederum die Erhaltung, Entwicklung und
Verbreitung von Wissenschaft voraussetzt. Auch wenn die Forschungsfreiheit damit vol-
kerrechtlich nicht, wie im deutschen Grundgesetz in Art. 5 (3) GG, abwehrrechtlich und
vorbehaltlos verankert ist, bleibt es doch auch auf vélkerrechtlicher Ebene bei einer For-
derungspflicht fiir Wissenschaften fiir die Staaten, die diesen Menschenrechtspakt unter-
zeichnet und ratifiziert haben.

Insgesamt ergibt sich damit bereits durch die volkerrechtlichen Menschenrechte ein dif-
ferenziertes Bild von staatlichen Unterlassungspflichten und staatlichen Schutz- bzw. For-
derpflichten. In deren Zentrum steht jedoch — gerade weil die Forschungsfreiheit volkerrecht-
lich nicht als liberales Freiheits- und Abwehrrecht ausgestaltet ist*> — deutlich der Schutz der
Privatsphére und der Schutz der Autonomie des einzelnen Patienten bzw. Probanden.

2.2 ,,Weiches Volkerrecht*

Dieser menschenrechtliche Befund ldsst sich durch das speziellere vdlkerrechtliche
Soft Law und hier insbesondere durch die drei genannten, die Bundesrepublik binden-
den UNESCO-Deklarationen ergéinzen und bestétigen, die detailliert Fragen der Genom-
sequenzierung regeln.* Bemerkenswert an den Deklarationen ist zunichst, dass diese den
rein menschenrechtshasierten Ansatz verlassen. So ist bezeichnend, dass die Deklaration
von 2005 ,,Deklaration Giber Bioethik und Menschenrechte® heilt.*®

41 Nowak 2005, Art. 17 Rn. 20; UN Human Rights Committee, General Comment No. 20: The prohibition
of torture or to cruel, inhuman or degrading treatment or punishment (Art. 7), 10.03.1992, UN Doc. HRI/
GEN/1/Rev.6, S. 151, Rn. 2.

42 Vgl. Fulnote 9.

43 Vgl. MuLLer 2010 zu Art. 15 lit. b) IPwskR, sowie allgemein Astcrort 2010.

44 Die erste wurde zeitgleich mit dem Biomedizinibereinkommen des Europarates vereinbart (vgl. FuR-
note 11) und weist mit diesem Ubereinstimmungen auf, so dass sich hier vélkerrechtliches Soft und Hard
Law materiell tiberschneiden.

45 Niher zu dieser Deklaration VoNEky 2010.
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Wie lauten die wesentlichen Prinzipien und Regeln dieser Deklarationen? Und was sagen
sie aus Uber die Totalsequenzierung, insbesondere dabei tber das Prinzip der freien, infor-
mierten Einwilligung und das Problem der Zufallsbefunde?

2.2.1 UNESCO-Deklaration Gber das menschliche Genom (1997)

In der ersten Deklaration von 19974 wird das menschliche Genom als Grundlage der Ein-
heit aller Mitglieder der menschlichen Gesellschaft bezeichnet und zudem ,,in einem sym-
bolischen Sinn* als Erbe der Menschheit (heritage of humanity; Art. 1 UNESCO-Dekla-
ration 1997). Letzteres ist ein Hinweis auf die Notwendigkeit einer materiellen
Verteilungsgerechtigkeit zwischen wissensbesitzenden und wissensbediirftigen Staaten,*’
die eine einseitige Ausnutzung der Genomforschung durch die Industriestaaten ausschlie-
Ren soll.“® Dieses Prinzip des ,,Erbes der Menschheit* wird jedoch in den nachfolgenden
UNESCO-Deklarationen nicht wiederholt. Die normative Bindungswirkung erscheint da-
her g%ring, insbesondere auch, da die USA nicht an diese 1997er Deklaration gebunden
sind.*

Wichtig ist dagegen die ausdriickliche Verankerung des Diskriminierungsverbots auf-
grund genetischer Eigenschaften (Art. 2, 6 UNESCO-Deklaration 1997) und die genaue
Ausdifferenzierung der Rechte der betroffenen Personen, die durch klare Mindestanforde-
rungen (Art. 5 UNESCO-Deklaration 1997) fiir Forschung, Behandlung und Diagnose, die
das Genom eines Menschen betreffen, bestimmt werden. Danach gilt:

— Die Notwendigkeit einer vorhergehenden Risiko-Nutzen-Abwiagung. Dieses ist ein
grundsétzlich ,,autonomiefeindliches* bioethisches, kein menschenrechtliches Prinzip,
da eine negative Abwiagung, d.h. ein zu grofles Risiko bei zu geringem Nutzen, nicht
durch eine Einwilligung ,,geheilt* werden kann.

— Das grundsétzliche Vorliegen einer vorherigen, freien, informierten Einwilligung nach
fachgerechter Aufklérung. Dies ist eine ausdriickliche Klarstellung in Konsequenz und
in Kongruenz zu den — oben dargelegten — menschenrechtlichen Vorgaben.

— Die Achtung des Rechts jedes Einzelnen, dariiber zu entscheiden, ob er von den gene-
tischen Untersuchungen und den daraus sich ergebenden Folgen unterrichtet werden
will. Dieses Recht auf Wissen bzw. Nicht-Wissen, bzw. genauer das Recht auf Informa-
tion bzw. Nicht-Information, als Ausfluss des Autonomieprinzips oder Menschenwiir-
deprinzips ist damit auch vélkerrechtlich ausdriicklich verankert.

Zu beachten ist jedoch, dass nach Art. 9 UNESCO-Deklaration 1997 Einschrankungen der
Grundsitze der Einwilligung moglich sind, wenn diese gesetzlich geregelt und aus zwin-
genden Griinden im Rahmen des Vélkerrechts und der Menschenrechte erforderlich sind.
Dies zeigt, dass einzelne Staaten umstrittene Fragen — wie den Umgang mit Zufallshefun-
den und ob diese von einer generalisierten Einwilligung abgedeckt sein miissen oder dir-

46 Vgl. FuBnote 16.

47 Ossorio 2007, S. 437.

48 Vgl. Art. 4 (Verbot des finanziellen Gewinns durch Genom in seinem natiirlichen Zustand) und Art. 18 (For-
derung der Verbreitung wissenschaftlicher Erkenntnisse) UNESCO-Deklaration 1997.

49 Vgl. FuBnote 21.
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fen — unterschiedlich gesetzlich regeln kénnen, sofern es legitime Grinde dafur gibt und
die Regelungen nicht unverhdltnisméBig in Menschenrechte der Betroffenen eingreifen.
Es zeigt aber auch, dass die Staaten diese ausdriicklichen gesetzlichen Regelungen treffen
missen, wenn sie von den Grundanforderungen der Deklaration abweichen wollen. Nor-
mieren die Staaten also keine abweichenden rechtlichen Regelungen, bleiben sie an die
Standards der Deklaration gebunden.

Dies gilt auch fiir die Forderung nach der grundsitzlichen Vertraulichkeit nicht ano-
nymisierter Daten (Art. 7 UNESCO-Deklaration 1997). Auch diese Vertraulichkeit kann
(nur) auf gesetzlicher Grundlage und aus den oben genannten zwingenden Griinden einge-
schriankt werden.

Beachtenswert ist zudem, dass eine zusétzliche verfahrensméaBige Absicherung einer
interdisziplindren Erorterung und Bewertung der aufgeworfenen Fragen in der 1997er
Deklaration enthalten ist, indem diese die Staaten auffordert, die Bedeutung von unabhén-
gigen, facheriibergreifenden und pluralistischen Ethikrédten anzuerkennen, die Fragen der
Genomforschung priifen sollen (Art. 17 UNESCO-Deklaration 1997).

Flankierend ist der Anspruch auf Schadensersatz fiir Schiden, die als unmittelbare oder
zwangslaufige Folge eines Eingriffs in das Genom entstehen, normiert (Art. 8§ UNESCO-
Deklaration 1997).

Es werden aber auch Aspekte der Forschungsférderung geregelt. Nach Art. 14, 15 sind
die Staaten, die durch die Deklaration als Mitglieder der UNESCO gebunden sind, dazu
verpflichtet, geeignete Rahmenbedingungen fiir die Forschung am menschlichen Genom
zu schaffen und dabei die in der Deklaration niedergelegten Grundsétze zu beriicksichti-
gen. Der Schutz der Gesundheit der Bevélkerung (public health) sowie die Forschungs-
forderung allgemein und furr besondere genetische Krankheiten werden dabei ausdriicklich
als legitime Ziele benannt.

2.2.2 UNESCO-Deklaration zum Schutz genetischer Daten (2003)

Diese Kernprinzipien werden durch die nachfolgende UNESCO-Deklaration uber den
Schutz genetischer Daten von 2003 bestitigt und zum Teil auch weiter ausgeformt.

Die UNESCO-Deklaration von 2003 legt auf internationaler Ebene erstmalig Grund-
prinzipien zum Umgang mit genetischen Daten menschlichen Ursprungs nieder und ent-
hélt hier allgemeine Bestimmungen sowie Vorschriften zum Erheben, Verarbeiten, Nutzen
und Speichern dieser Daten (Art. 1-22 UNESCO-Deklaration 2003).

Als legitime Zwecke fir diese Sammlung, Verarbeitung, Nutzung und Aufbewahrung
werden diagnostische, therapeutische und wissenschaftliche Ziele ausdriicklich genannt
(Art. 5 UNESCO-Deklaration 2003).

Die Anforderungen an die erforderliche Einwilligung werden dabei sehr detailliert und
weitgehend definiert. Nach Art. 2 (iii) UNESCO-Deklaration 2003 muss die Einwilligung
nicht nur vorhergehend, frei und informiert sein (so schon die UNESCO-Deklaration von
1997), sondern auch spezifisch und ausdriicklich (Art. 6 d UNESCO-Deklaration 2003).

Wichtig ist, dass in dieser Deklaration erstmalig auch die Aufklarungsanforderungen
konkret normiert werden. Die Aufkldrung, die einer Einwilligung vorhergehen muss, muss
klar, ausgewogen, addquat und angemessen sein, sowie alle notwendigen Details enthal-

50 Vgl. Funote 17.
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ten (Art. 6 d UNESCO-Deklaration 2003); insbesondere muss sie den Zweck spezifizie-
ren, zu dem diese Daten gewonnen, genutzt und gespeichert werden (Art. 16 UNESCO-
Deklaration 2003). Daraus folgt aber auch, dass grundsitzlich eine neue Einwilligung
eingeholt werden muss, wenn sich der Zweck, beispielsweise auch durch Zufallsbefunde,
andert (Art. 16 UNESCO-Deklaration 2003). Risiken und Konsequenzen, die aus der Da-
tengewinnung usw. folgen, sollen, falls notwendig, ebenfalls in der Aufkldrung genannt
werden. Zudem muss iiber das Recht aufgeklart werden, die Einwilligung zu widerru-
fen, ohne dass nachteilige Folgen und/oder Strafen drohen (Art. 6 d UNESCO-Deklara-
tion 2003).

Daruber hinaus gibt es fir die Sammlung von Daten nochmals spezielle Einwilli-
gungsvoraussetzungen: Danach muss die Einwilligung zusétzlich ohne Anreiz durch fi-
nanziellen oder anderen persoénlichen Gewinn erfolgen (inducement by financial or other
personal gain). Das Gebot der Nicht-Kommerzialisierung wird hier noch einmal betont.
Allerdings wird hier ausdriicklich bemerkt, dass Einschrankungen dieser Anforderun-
gen moglich sind, wenn zwingende Griinde vorliegen, die im nationalen Recht normiert
sind und nicht gegen Menschenrechte verstof3en (Art. 8 lit. a, S. 2 UNESCO-Deklaration
2003).

Zudem gibt es Sonderregelungen fir genetische Daten, die im Rahmen von Forschungs-
vorhaben gewonnen werden: Als Teil der Aufklarung muss der Betroffene (nur) in diesen
Féllen auch iiber das Recht auf Wissen bzw. Nicht-Wissen iiber Forschungsergebnisse auf-
geklart werden. Dieses Recht auf Wissen bzw. Nicht-Wissen gilt nur nicht fiir Daten, die
unwiederbringlich vollig anonymisiert wurden oder zu keinen individuellen Ergebnissen
fithren. Diese Aufklarung muss daher nach meinem Verstandnis auch die Moglichkeit von
Zufallsbefunden einschlielen (Art. 10 UNESCO-Deklaration 2003).

In Bezug auf verwandte Personen gilt jedoch: Nur sofern es angemessen ist, soll
ein Recht auf Nicht-Wissen (und die Aufklarung dariiber) auf diese ausgedehnt werden
(Art. 10 S. 3 UNESCO-Deklaration 2003).

Zudem ist in diesen Féllen die Riicknahme der Einwilligung ohne Nachteile oder Strafe
nochmals ausdriicklich benannt (auRBer wenn die Daten unwiederbringlich nicht mehr einer
Person zugeordnet werden kdnnen; Art. 9 UNESCO-Deklaration 2003).

Bei einer Riicknahme besteht dann auch grundsitzlich keine Nutzungsbefugnis mehr
fur diese Daten (Art. 9 b UNESCO-Deklaration 2003). Die Einzelne bleibt also gerade im
Bereich der Forschungsaktivitdten Herrin ihrer Daten.

Im Grundsatz sollen Daten zudem anonymisiert werden, und auch diese Daten sollen
geschutzt werden. Ausnahmen kénnen nur gemacht werden, wenn dies fur die Forschung
erforderlich ist (Art. 14 ¢, d UNESCO-Deklaration 2003), und auch nur so lange, wie dies
fur den bezeichneten Zweck erforderlich ist.

Es gilt zudem, dass nach Art. 13 UNESCO-Deklaration 2003 jeder das Recht hat, auf
eigene genetische Daten zuzugreifen, sofern dies technisch moglich ist. Ausnahmen aus
Grinden des innerstaatlichen Rechts im Interesse der Gesundheit der Bevolkerung oder
der 6ffentlichen Ordnung bzw. der nationalen Sicherheit sind jedoch maglich.

Nach Art. 14 UNESCO-Deklaration 2003 gelten auch der Grundsatz des Schutzes der
Privatsphire und das Verbot der Weitergabe von Daten an Dritte. Allerdings sind auch hier
in eng begrenzten Fallen nach nationalem Recht bei wichtigem offentlichem Interesse in
Ubereinstimmung mit den internationalen Menschenrechten oder bei Einwilligung der Be-
troffenen Ausnahmen maglich.
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Als Verfahrensanforderung werden wieder transparente und ,.ethische* Verfahren der
Gewinnung, Verarbeitung, Nutzung und Aufbewahrung angemahnt; dafiir sollen Ethik-
kommissionen von den Staaten eingerichtet werden (Art. 6 b UNESCO-Deklaration
2003).

Interessant ist hier auch eine Vorgabe fiir Regelungsliicken: Fragen, fiir die es noch
keine nationalen Gesetze gibt, sollen durch Ethikkommissionen entschieden werden. Bei
transnationalen Vorgingen sollen Ethikkommissionen in den jeweils betroffenen Landern
einbezogen werden (Art. 6 b und ¢ UNESCO-Deklaration 2003).

Betont wird dabei der besondere Status menschlicher genetischer Daten wegen ihrer
besonderen Aussagekraft fir den Einzelnen und fiir Verwandte in der Gegenwart; aber
auch wegen der in ihnen enthaltenen Informationen, die erst in der Zukunft entdeckt wer-
den koénnen (Art. 4 UNESCO-Deklaration 2003); und das Prinzip der Nichtdiskriminie-
rung, hier in Gestalt des Sicherstellens einer nichtdiskriminierenden Verwendung der ge-
wonnenen Daten (Art. 7 UNESCO-Deklaration 2003).

2.3 Erstes Ergebnis

Als erstes Ergebnis fur den Bereich des Volkerrechts gilt: Das menschenrechtlich ver-
ankerte Prinzip der Notwendigkeit einer freien, informierten Einwilligung ist durch die
UNESCO-Deklarationen weitreichend verankert und ausdifferenziert worden; das totale
genetische Bild iiber den Menschen darf grundsétzlich bei einer positiven Risiko-Nutzen-
Abwigung gewonnen werden, wenn und soweit der Betroffene einwilligt und wenn diese
Einwilligung bestimmten qualitativen Anforderungen genigt; dies gilt insbesondere im
Bereich der Forschung. Das Einwilligungserfordernis gilt aber nicht absolut, sondern Ein-
schrankungen desselben konnen gerechtfertigt sein, miissen aber innerstaatlich gesetzlich
geregelt werden.

Fir umstrittene Spezialfragen, wie den Umgang mit Zufallsbefunden, geben die
UNESCO-Deklarationen hingegen nur vage Anhaltspunkte. Hier gilt vielmehr das Prin-
zip, dass den Staaten ein Gestaltungsspielraum gelassen wird, der aber rechtlich normiert
werden muss, und dass zudem in Zweifelsfragen oder bei Gesetzesliicken unabhéngige,
pluralistische, multidisziplindre Ethikkommissionen in den einzelnen Staaten entscheiden
sollen. In diesen besonders heiklen Fragen wird also der Ausgleich zwischen Forschung
und Verantwortung auf die einzelnen Staaten bzw. die einzurichtenden Ethikkommissio-
nen verlagert.

3. Das Recht der Bundesrepublik

3.1 Relevante Grundrechte des Grundgesetzes

Die Rechtsfragen und auch die rechtlichen Wertungen der Genomsequenzierung auf
nationaler Ebene unterscheiden sich in vielen Punkten nicht von denen auf interna-
tionaler Ebene. Auch nach dem deutschen Grundgesetz gelten, neben dem besonders
ausgestalteten Schutz der Menschenwiirde, das Menschenrecht auf korperliche Un-
versehrtheit, das allgemeine Personlichkeitsrecht und daraus abgeleitet das Recht der
Achtung der Intim- und Privatsphire, bzw. das Recht auf informationelle Selbstbe-
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stimmung.® Daraus folgt nicht nur, dass die Einzelne Bestimmungsrechte ber ihre
genetischen Daten und grundsitzlich ein Recht auf Wissen beziiglich bereits erhobener
Daten Uber ihre genetische Konstitution hat (nicht aber ein Recht auf Durchfihrung
genetischer Tests®?),% sondern auch ein Recht auf Nicht-Wissen (bzw. Nicht-Informa-
tion), wenn sie genetische Daten nicht zur Kenntnis nehmen mochte.>

Aus den Grundrechten des Grundgesetzes folgen zum einen — wie aus den internatio-
nalen Menschenrechten — Eingriffsverbote, wenn kein legitimer Zweck vorliegt oder der
Eingriff trotz eines legitimen Zwecks unverhiltnisméafig ist, aber auch Schutzpflichten,
die der Staat nach dem Untermaf3verbot erfiillen muss, damit Schadigungen dieser Rechte
durch Dritte bei einer Sequenzierung des Genoms unterbleiben. So ist die Einzelne — als
Folge ihres Rechts auf Wissen — beispielsweise durch Regelungen davor zu schiitzen,
dass zugéngliche Informationen, auch Zufallsbefunde, ihr selbst dann vorenthalten wer-
den, wenn sie diese erhalten mochte. Zudem miisste geregelt werden, dass es eine Pflicht
zur Mitteilung gesundheitsrelevanter Ergebnisse gibt, auch wenn diese zufillig gefunden
wurden, solange die Einzelne darauf nicht ausdriicklich verzichtet hat, diese Mitteilung
zu erhalten.

Grundsitzlich gibt es keinen Widerspruch zwischen den dargelegten volkerrechtlichen
Normen und dem Grundgesetz. Nach meiner Ansicht bedeutet dies jedoch auch, dass die
volkerrechtlichen Bestimmungen der UNESCO-Deklarationen wegen des Gebotes vol-
kerrechtskonformer Auslegung des Grundgesetzes in den Bereichen der Genomsequenzie-
rung, die durch nationales Recht noch nicht geregelt sind, Rechtsmal3stab sind, soweit und
sofern sie den Grundrechten nicht widersprechen.

Da das relativ neue deutsche Gendiagnostikgesetz von 2010°° Forschungsfragen ge-
rade nicht regelt, setzen meines Erachtens die UNESCO-Deklarationen, insbesondere fur
die Totalsequenzierung des menschlichen Genoms im Zusammenhang mit Forschungspro-
jekten, den maRgeblichen Standard.

3.2 Gendiagnostikgesetz

Insgesamt betrachtet sind die im Gendiagnostikgesetz geregelten Fragen der Gendiagnostik
durch Arzte ohne Forschungsintention nach meiner Einschéitzung nicht nur in Ubereinstim-
mung mit dem Grundgesetz geregelt, sondern auch im Einklang mit den volkerrechtlichen
Vorgaben mit Blick auf die im Gesetz ausgestalteten Aufklarungs- und Einwilligungsre-
gelungen, die dort verankerte genetische Beratungspflicht (§ 10 GenDG), das gesetzliche
Diskriminierungsverbot (84 GenDG), das Recht auf Nichtwissen (§11 Abs. 4 GenDG),
usw.%® Besonders anspruchsvoll ausgestaltet sind dabei die Arztvorbehalte; der Einzelne
hat danach nicht nur die Datenherrschaft Uber seine gesundheitlichen Befunde, sondern

51 D1 FaBio in Maunz und Duric 2011, Art. 2 GG Rn. 179; GENENGER 2010.

52 Zum entsprechenden Freiheitsrecht aber Rapau 2006, S. 188; Donner und Sivon 1990, S. 913.

53 GeNeNGER 2010, Rapau 2006, S. 186.

54 Vgl. zu der Diskussion Rapau 2006, S. 187, Fuflnote 933; Di Fasio in Maunz und Duric 2011, Art. 2
Rn. 192; Hevers 2009, S. 509; StockTER 2011.

55 Gesetz Uber genetische Untersuchungen beim Menschen vom 31. Juli 2009, BGBI. I, 2009, S. 2529; zum
Gendiagnostikgesetz ausfiihrlich Esereact 2010.

56 Vgl. fur einen Uberblick GexeNGER 2010.
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auch Rechte auf genetische Beratung durch entsprechende Fachirzte (§§ 7, 10 GenDG).*’
Dies sind hohe Anforderungen, die aber mit Blick auf die anfangs genannte Wissensasym-
metrie und die groRe Unsicherheit und Bedeutung von gendiagnostischen Ergebnissen fur
den Einzelnen (noch) gerechtfertigt sind.

4. Unterschiede und Zusammenwirken von nationalem Recht und Voélkerrecht

Fragt man nach Unterschieden zwischen Vélkerrecht und nationalem Recht, so ist beson-
ders, dass im Grundgesetz die Forschungsfreiheit in Art. 5 (3) GG als liberales Abwehr-
recht ausgestaltet und vorbehaltlos verankert ist,*® so dass jedes Forschungsverbot vom
Staat auch gegentber den betroffenen Forschern im Hinblick auf ein verfassungsrecht-
lich geschuitztes gleichrangiges Verfassungsgut, das nicht anders als durch ein Forschungs-
verbot oder eine Forschungseinschrankung geschiitzt werden kann, gerechtfertigt werden
muss.

Zudem ist der Schutz der Menschenwdrde im Grundgesetz wesentlich prominenter ge-
regelt als in der Volkerrechtsordnung im Allgemeinen und in den menschenrechtlichen
Vertrigen im Besonderen.*® Wiirde daher eine volkerrechtlich erlaubte Handlung im Rah-
men der Genomsequenzierung einen Eingriff in die Menschenwiirde darstellen, wire dies
verfassungsrechtlich verboten, wihrend volkerrechtlich von einem entsprechenden Verbot
gerade nicht ausgegangen werden kann, wenn und solange der Eingriff gerechtfertigt wer-
den konnte.

Auf einem ganz anderen Gebiet als dem vorliegenden gibt es einen eindrticklichen
Beispielsfall, der diese unterschiedlichen Auslegungen des Menschenwirdeprinzips auf-
zeigt: Der Abschuss eines entfiihrten Passagierflugzeugs, das als Bombe eingesetzt wer-
den soll, ist — aus Sicht des Bundesverfassungsgerichts — in Friedenszeiten trotz gesetzli-
cher Regelung und trotz des legitimen Zwecks dadurch gréReres Unheil fir Unschuldige
zu verhindern wegen der Verobjektivierung der Passagiere eine Verletzung der Men-
schenwiirde nach dem Grundgesetz und damit verfassungswidrig.’ Vélkerrechtlich
wire dieser Eingriff wegen des legitimen Ziels, das nicht anders erreicht werden kann,
und V\éenn nach Ex-ante-Prognose Schlimmeres verhindert wirde, dagegen zu rechtfer-
tigen.5!

Es kann auch im Bereich der Genomsequenzierung Fille geben, die sich als Eingriff
in die Menschenwiirde darstellen, die aber volkerrechtlich mit einem legitimen Zweck
und unter Beachtung des Prinzips der VerhiltnisméBigkeit gerechtfertigt werden kdnn-
ten. Ein dhnliches Auseinanderfallen der volkerrechtlichen und grundgesetzlichen Wertun-
gen konnte bei der Totalsequenzierung der Genome von Nicht-Einwilligungsfahigen und
bei der Nutzung ihrer genetischen Daten vorliegen: Daflir mlsste nach dem Grundgesetz
wohl ein Individualnutzen vorliegen, damit keine Verobjektivierung angenommen werden

57 FENGER in SpickHOFF 2011, § 10 GenDG Rn. 1-3.

58 Vgl. nur Starck in von MancoLpr et al. 2010, Art. 5 Rn. 414.
59 Vgl. WoLrrum und VoNeky 2004.

60 BVerfGE 115, S. 118ff.

61 ZmmmeERMANN und Gerss 2007, S. 383.
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kann.52 Vélkerrechtlich wird dieser Individualnutzen jedoch gerade nicht ausnahmslos ge-
fordert.5

5. Fazit

Die internationalen Regelungen sind, zumindest im Bereich des Soft Law, auch fur den
Bereich der Totalsequenzierung des menschlichen Genoms differenziert ausgestaltet und
in grundsitzlicher Ubereinstimmung mit den volkerrechtlichen menschenrechtlichen Vor-
gaben, auch wenn sie sich nicht darauf beschrinken. Fiir die deutsche Rechtsordnung sind
diese Soft-Law-Regelungen in verschiedener Hinsicht maRgeblich: Da die Bundesrepublik
verpflichtet ist, diese umzusetzen, und grundsitzlich von einem Willen zum volkerrechts-
konformen Handeln ausgegangen werden muss, sind nationale Regelungen, die denselben
Sachbereich umfassen, wie beispielsweise das Gendiagnostikgesetz, im Lichte der inter-
nationalen Vorgaben auszulegen, wenn nicht innerstaatlich ein héherer Schutzstandard an-
gestrebt wird.

Fehlen dagegen in einem Bereich, wie in der Genomforschung, gesetzliche Vorgaben,
so sind die UNESCO-Deklarationen im Grundsatz verbindliche HandlungsmaBstabe fiir
und in der Bundesrepublik. Dies gilt, sofern und soweit diese Soft-Law-Regelungen nicht
gegen das Grundgesetz versto3en. Letzteres wére der Fall, wenn sie Eingriffe in die Men-
schenwiirde erlaubten. Daraus folgt, dass einerseits die deutsche Rechtsordnung mit Blick
auf das Volkerrecht ausgelegt werden muss und Liicken volkerrechtlich gefiillt werden

62 Vgl. auch § 14 GenDG: ,,Genetische Untersuchungen bei nicht einwilligungsfédhigen Personen®: ,,(1) Bei
einer Person, die nicht in der Lage ist, Wesen, Bedeutung und Tragweite der genetischen Untersuchung zu
erkennen und ihren Willen hiernach auszurichten, diirfen eine genetische Untersuchung zu medizinischen
Zwecken sowie die Gewinnung der dafir erforderlichen genetischen Probe nur vorgenommen werden, wenn
1. die Untersuchung nach dem allgemein anerkannten Stand der Wissenschaft und Technik erforderlich ist,
um bei der Person eine genetisch bedingte Erkrankung oder gesundheitliche Stérung zu vermeiden oder zu
behandeln oder dieser vorzubeugen, oder wenn eine Behandlung mit einem Arzneimittel vorgesehen ist,
dessen Wirkung durch genetische Eigenschaften beeinflusst wird, 2. die Untersuchung zuvor der Person in
einer ihr geméfBen Weise so weit wie moglich verstdndlich gemacht worden ist und sie die Untersuchung
oder die Gewinnung der dafir erforderlichen genetischen Probe nicht ablehnt, 3. die Untersuchung fir die
Person mit moglichst wenig Risiken und Belastungen verbunden ist und 4. der Vertreter der Person nach §9
aufgeklart worden ist, die Vorschriften iiber die genetische Beratung nach § 10 gegeniiber dem Vertreter ein-
gehalten worden sind und dieser nach §8 Abs. 1 eingewilligt hat. (2) Eine genetische Untersuchung darf bei
einer in Absatz 1 bezeichneten Person abweichend von Absatz 1 auch vorgenommen werden, wenn 1. sich
bei einer genetisch verwandten Person im Hinblick auf eine geplante Schwangerschaft nach dem allgemein
anerkannten Stand der Wissenschaft und Technik auf andere Weise nicht kléren ldsst, ob eine bestimmte ge-
netisch bedingte Erkrankung oder gesundheitliche Stérung bei einem kiinftigen Abkémmling der genetisch
verwandten Person auftreten kann, 2. die Voraussetzungen nach Absatz 1 Nr. 2 und 4 vorliegen, 3. die Person
voraussichtlich allenfalls geringfiigig und nicht iber die mit der Gewinnung der dafiir erforderlichen geneti-
schen Probe in der Regel verbundenen Risiken hinaus gesundheitlich beeintrachtigt wird und 4. die Person
durch das Untersuchungsergebnis voraussichtlich weder physisch noch psychisch belastet wird. (3) Es dr-
fen nur die fir den jeweiligen Untersuchungszweck erforderlichen Untersuchungen der genetischen Probe
vorgenommen werden. Andere Feststellungen diirfen nicht getroffen werden. Die §§1627 und 1901 Abs. 2
und 3 des Biirgerlichen Gesetzbuchs finden Anwendung.*

63 Vgl. Art. 5 lit. ) UNESCO-Deklaration 1997; Art. 8 lit. d) UNESCO-Deklaration 2003; Art. 7 b) UNESCO-
Deklaration 2005; siehe auch die deutsche Stimmerklarung zu der UNESCO-Deklaration 2005, englische
Fassung abrufbar unter: http://www.unesco.de/stimmerklaerung_2005.html.
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konnen, diese volkerrechtlichen Standards andererseits im Grundgesetz ihre Schranken
finden. Durch dieses Ineinandergreifen von nationalen Grundrechten und internationalen
Standards ist jedoch unter Umstéinden beides erreichbar: in dem Spannungsfeld von For-
schung und Verantwortung eine eigene Verfassungsidentitit auch in so innovativen und zu-
kunftstrichtigen Bereichen wie der Genomsequenzierung zu schiitzen und dennoch inter-
nationale Vorgaben soweit wie mdglich anzuerkennen.
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Sequenzaufklarung des individuellen Genoms —
neue ethische Probleme?

Jens Georg Reich (Berlin)

Zusammenfassung

Es ist ein Charakteristikum des Erkenntnisfortschrittes in der molekularen Humangenetik, dass standig neue
ethische Konflikte entstehen, fiir die es keine eindeutigen, befriedigenden Losungsmoglichkeiten gibt. Typisch
ist dabei, dass die neuen Handlungsoptionen, die mit moralischen Konflikten einhergehen, nicht aktiv angestrebt
werden (etwa als Befreiung aus selbstverschuldeter Unmiindigkeit), sondern sie sind oft Nebenergebnisse des
technischen Fortschritts. Oft sind es gar nicht neue Erkenntnisse, die Handlungsmoglichkeiten eréffnen, sondern
sie entstehen als Folge der Verbesserung, Prézisierung, Fehlerbereinigung oder Verbilligung von Methoden, die
im Prinzip vorhanden waren, aber moralisch neutral eingesetzt wurden.

Abstract

It is characteristic of the scientific progress in molecular human genetics that continuously new ethical conflicts
arise which cannot be resolved to full satisfaction. New courses of action, which accompany moral conflicts,
usually are not actively sought (e. g. as liberation from one’s self-imposed immaturity), but arise unintentionally
as side effects of technical progress. Often there are not new findings which bring up courses of action, but rather
should these be seen as a result of improvement, specification, correction or cheapening of methods which were
theoretically available, but applied in a morally neutral manner.

Fiir die ,,nebenbei entstehenden moralischen Probleme aus der Vervollkommnung der
molekular- und zellbiologischen Technik steht als Beispiel die Aufkldrung des individu-
ellen menschlichen Genoms. Wie es grundsétzlich um die materiellen Grundlagen der
Realisierung von Erbeigenschaften bestellt ist, wusste man seit der ,,Erfindung* des Dop-
pelhelixmodells der DNA durch Warson und Crick im Jahre 1953 und der bald darauf er-
folgenden experimentellen Bestétigung, vor allem durch die Identifizierung des universel-
len Codes fiir den Abgriff der genetischen Information. Da ging es um das grundlegende
Verstdndnis von Lebensprozessen und damit auch um anthropologische Erkenntnis mit
philosophischer und weltanschaulicher Reichweite, jedoch nicht um prézise Information
iiber die vererbte individuelle Konstitution eines jeden Menschen. Die Erkenntnis betraf
den Menschen als Gattung, nicht das Individuum und dessen moralisches Handeln.

Dies dnderte sich zur Mitte der 1970er Jahre, als man entdeckte, dass viele Mikroorganis-
men in ihrem Kampf ums Uberleben in einem durch Konkurrenz um vitale Ressourcen ge-
kennzeichneten Habitat als Ergebnis der Evolution spezielle ,,Waffen entwickelt haben (so-
genannte Restriktionsenzyme), mit deren Hilfe ,,feindliche” DNA an genau definierten ,, Text-
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stellen® zerschnitten und damit funktionslos gemacht werden kann. Ein Nebeneffekt dieser
Entdeckungen war, dass man in der DNA menschlicher Individuen mit Hilfe eines ,,Cock-
tails* solcher Enzyme das Vorhandensein krankheitsverursachender genetischer Mutationen
in Form von spezifischen ,,Schnittmustern™ (sogenannten RFLPs) nachweisen konnte. Auf
diese Weise wurde pridiktive Diagnostik von genetischen Defekten, z.B. der verheerenden
Huntington-Nervenkrankheit, viele Jahre vor ihrem Ausbruch ebenso moglich wie der Nach-
weis oder der Ausschluss der Veranlagung bei Geschwistern und anderen Verwandten. In den
Jahrzehnten zuvor war die Diagnostik der genetischen Konstitution nur in Ausnahmefllen,
namlich durch den Nachweis eines eindeutigen Genproduktes moglich gewesen (z.B. von
Blutgruppen — genetisch determinierten Eiweillfaktoren in der Wand von roten Blutzellen).

In den 1980er und 1990er Jahren wurde die Schnittmustermethode von der direkten
Sequenzierung (Ablesung der Abfolge der Nukleotid,,buchstaben” der DNA) abgelost.
Man nutzte dazu zwei Eigenschaften des Erbmaterials DNA aus: Hybridisierung (rela-
tiv feste sequenzspezifische Anlagerung) von komplementdren Sequenzen und sequenz-
treue Kopierung von DNA in Gegenwart bestimmter Enzyme (DNA-Polymerasen). Das
erste Prinzip ist die Grundlage fiir die DNA-Chiptechnologie in ihren zahlreichen Varian-
ten und fiir den Nachweis von bekannten Sequenzabschnitten in einer Probe geeignet. Das
zweite Prinzip ermdglicht die massenhafte Kopierung eines Sequenzabschnittes. Die Se-
quenz (Buchstabenabfolge) kann dann auf verschiedene Weise ermittelt werden, wenn die
neu synthetisierten Kopien nachweisbar markiert sind.

Die neuen Verfahren bildeten die Grundlage fiir die Aufklédrung der Buchstabenabfolge
eines menschlichen Referenzgenoms, das im Jahre 2000 von Bill CLiNTOoN und Tony BLAIR in
Gegenwart der zwei Forschungsprojektleiter Francis CoLrins und Craig VENTER als gewal-
tiger Schritt der Molekularbiologie vorgestellt wurde. Wiederum war dies ein groBer Fort-
schritt der Humanbiologie — als Grundlage der Erforschung der Biochemie, Genetik und
Entwicklungsprozesse der Spezies Homo sapiens —, das Referenzgenom sagte jedoch nichts
Spezifisches iiber die 6 Milliarden individueller Genome der Menschen aus, deren Variatio-
nen fiir die ererbten Unterschiede der kdrperlichen und zum Teil auch der seelischen Kon-
stitution zwischen Menschen verantwortlich sind. Die Kosten der Decodierung des Refe-
renzbeispiels lagen im Bereich von Milliarden US-Dollars und hatten 10 Jahre weltweiter
Forschungsanstrengungen erfordert. — Es war also zunéchst vollig unrealistisch, an Genom-
ablesung bei Probanden oder Patienten zu denken. Allein die Identifizierung individueller
Genvarianten an bestimmten kleinen Teilabschnitten des Genoms war technisch mdoglich.

Dieser Sachverhalt beschrankte molekulargenetische Diagnose auf eine bestimmte medi-
zinische Indikation. Es musste der konkrete Verdacht bestehen, dass eine Mutation in einem
bestimmten Gen (aus der riesigen Zahl von 25000 menschlichen Genen) vorliegen konne,
um die gezielte Suche nach einer bestimmten Teilfolge von DNA-Buchstaben zu rechtferti-
gen. Freilich hdngt die moralische Bewertung einer angestrebten genetischen Analytik von
den Umsténden ab, vor allem ob sie von potenziellen Eltern vor der Zeugung eines Kindes
vorgenommen wird, oder bei kiinstlicher Befruchtung in der Retorte vor der Riickgabe der
Zellen in den Kérper der Mutter (assistierte Reproduktion mit Praimplantationsdiagnostik,
PID), oder wihrend der Schwangerschaft (Prianataldiagnostik, PND), oder nach der Geburt,
oder schlieBlich im spéteren Kindes- oder Jugendalter. Ebenso ist von Bedeutung, ob eine ak-
tuelle Diagnose angestrebt wird oder nur die Vorhersage eines erst zukiinftig zu erwartenden
Zustandes. Allen Varianten bleibt jedoch gemeinsam, dass man die Analyse auf eine konkrete
Fragestellung, auf ein oder allenfalls einige zu untersuchende Gene beschrinken muss. Die
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einschlidgigen ethischen Konflikte und Entscheidungsoptionen beziehen sich auf das Leben
und die Gesundheit der betreffenden Menschen, mitunter auf den genetischen Status ihrer An-
gehdrigen, im Weiteren auf das Lebensrecht von ungeborenen und geborenen Nachkommen,
auf die therapeutische Vorbereitung oder auf die Vermeidung, manchmal auch auf die recht-
zeitige Therapie einer genetisch bedingten Krankheit oder Behinderung. Die individuell, als
Indikation, definierte Beschrankung des Untersuchungsziels ist auch eine Vorbedingung fiir
die gesetzliche Regelung im Rahmen des deutschen Gendiagnostik-Gesetzes.

In den letzten Jahren hat sich nunmehr diese fiir die ethische Analyse einigermalien
tiberschaubare Situation erheblich verdndert, und zwar wiederum als zunédchst unbeabsich-
tigtes Ergebnis der Vervollkommnung der Methodik der Genomablesung. Dabei hat sich
methodisch nichts Grundsétzliches geéndert. Alle Gensequenzidentifizierung beruht wie
zuvor auf den Prinzipien der DNA-Hybridisierung oder der sequenzgetreuen Neusynthese
analytisch markierter Gensequenzen. Die auf Hybridisierung komplementérer Sequenzab-
schnitte beruhende Chip-Technologie wurde erheblich miniaturisiert und technisch opti-
miert, so dass heute eine grole Anzahl von Varianten eines gegebenen Gens und dariiber
hinaus ein ganzes Spektrum von Mutationen an verschiedenen Genen in einem entspre-
chend gestalteten ,, Testkit™ nachgewiesen werden kdnnen. Auch die auf Neusynthese mar-
kierter Sequenzkopien beruhenden Verfahren wurden fiir Robotik und Ultraminiaturisie-
rung weiterentwickelt. Die unter der Sammelbezeichnung ,,next generation sequencing*
laufenden neuen Verfahren ermoglichen eine schnelle, gleichzeitige Analyse einer riesigen
Anzahl von ,,Gen-Schnipseln®, die dann im Computer durch Uberlappung der Enden zur
vollstdndigen Sequenz zusammengesetzt werden konnen. Der Kostenaufwand der Sequen-
zierung eines gesamten menschlichen Genoms (aller 46 Chromosomen) wird deshalb mit
Gewissheit in wenigen Jahren auf ca. 1000 US-Dollar mit einer Wartezeit auf das Ergeb-
nis von wenigen Tagen reduzierbar sein. Weitere Verfeinerungen der Methoden sind be-
reits in Entwicklung, und man kann vorhersagen, dass es in nicht allzu ferner Zukunft am
einfachsten und billigsten sein wird, die gesamte DNA-Sequenz eines Menschen ein fiir
alle Mal zu bestimmen und in einem Datentrager abzulegen. Dann kann man bei entstehen-
dem Bedarf medizinische Fragen beziiglich einzelner Gene informatisch bearbeiten. Man
konnte auch die Veranlagung eines Menschen fiir alle bekannten genetischen Defekte fest-
stellen und dokumentieren. Bereits heute werden im Internet auf der Basis des bestehenden
Entwicklungsstandes ohne Einschaltung eines Arztes Analysen der individuellen Veranla-
gung fiir die haufigsten genetischen Defekte angeboten. Der ,,Kunde* (nicht mehr der ,,Pa-
tient™) sendet eine Speichelprobe oder ein Haar ein und erhélt eine Expertise, die die Ver-
anlagungen beschreibt und Empfehlungen zur Verhiitung oder Therapie abgibt.

Mit der sich abzeichnenden erleichterten Sequenzierung des gesamten Genoms eines
Menschen kommt auch die genetische Analyse von komplexen Merkmalen in den Bereich
des sinnvoll Machbaren. Zu diesen Merkmalen gehoren zahlreiche Volkskrankheiten, de-

1 Volkskrankheit: ein nicht genau definierter Begriff fiir weit verbreitete, nicht ansteckende und nicht allein
durch &uflere Faktoren entstehende, meist chronisch verlaufende Krankheiten. Beispiele: arterieller Blut-
hochdruck, Diabetes mellitus, Arteriosklerose, koronare Herzerkrankung mit Herzinfarkt und Herzschwi-
che, Asthma bronchiale, Rheuma, Schlaganfall, Demenz, Schizophrenie, manisch-depressive Erkrankung.
Die meisten dieser Erkrankungen sind durch die individuelle korperliche Konstitution mitverursacht und
bilden sich unter dem Einfluss von Umwelt- und Lebensstilrisiken aus. Aus Familienstudien weifl man mit
Gewissheit, dass erbliche Faktorenkonstellationen zum Ursachenkomplex gehdren.
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ren erbliche Ursachenkomponenten komplex miteinander vernetzt sind. Vergleichende ge-
netisch-epidemiologische Studien an grofleren Kollektiven Gesunder und Erkrankter ha-
ben eine grole Anzahl von Varianten im Genom als Teilursache nachgewiesen. Deren
Wechselwirkung untereinander sowie der Einfluss duf3erer Faktoren der Lebensweise, Er-
ndhrung und der Umweltbedingungen konnen nicht durch Bestimmung einzelner Muta-
tionen aufgeklédrt werden, sondern erfordern die Kenntnis des gesamten genetischen Sta-
tus und seiner epigenetischen? Modifikationen — also im Idealfall die Kenntnis des gesam-
ten Genomtextes und seiner aktuell durch chemische Verdanderung der Zugénglichkeit von
Genen in der DNA und ihrer Umgebung regulierten Ablesung. Dies konnte die Grund-
lage einer genetisch ,,personalisierten” Medizin werden, durch die Diagnostik und Thera-
pie individuell auf die kdrperliche (genetisch bestimmte) Konstitution zugeschnitten wer-
den konnten.

Als Voraussetzung fiir die Realisierung dieser Ideen sollten Studien dienen, in denen in
ausgewihlten Bevolkerungsgruppen das gehdufte gemeinsame Auftreten (die statistische
Assoziation) von Genvarianten und Merkmalsvarianten {iber das gesamte Genom fest-
gestellt werden wiirde. Solange man das gesamte Genom noch nicht fiir gréBere Proban-
dengruppen sequenzieren konnte, sollte wenigstens der Ort auf dem Chromosom markiert
werden, in dessen Nihe eine Mutation zu suchen wire. Es wiirde also zumindest die As-
soziation einer Merkmalskombination (Krankheit, Krankheitssymptom) mit einem Genort
(Locus) festgestellt werden. Dann bestiinde eine theoretische Chance, das genetische Ri-
siko (etwa fiir Bluthochdruck) individuell vorauszusagen, wenn man alle Genom-Orte er-
fassen wiirde, die als Teilursache wirken, lange bevor die eigentliche chronische Krank-
heit ausbréche.

Solche Studien wurden im vergangenen Jahrzehnt in groem Umfang durchgefiihrt.
Als Genvarianten zur Identifizierung der Variation in einzelnen Genomabschnitten der
Liange einiger Tausend Buchstaben (sogenannten ,,Marker) dienten relativ haufige Poly-
morphismen (mehr als 3—5 % Haufigkeit in der Bevolkerung, vor allem sind das SNPs,
also Einzelbuchstabenvarianten). Es wurde eine Fiille von Genabschnitten gefunden, die
mit gewissen Volkskrankheiten statistisch assoziiert vorkamen. Voreilig wurden sie in
der Offentlichkeit als Ursachenfaktoren beschrieben (,,Schizophrenie-Gen*, ,,Schlagan-
fall-Gen*, ,,Herzinfarkt-Gen* usw.), obwohl sie sich zumindest fiir die Vorhersage eines
Risikos vor Ausbruch einer Krankheit als ungeeignet erwiesen, denn sie identifizierten
nur einen kleinen Teil der Risikotrdger (meist unter 5 %), wiirden also zu falsch negati-
ven Befunden fiihren, dabei aber auch bei einer nicht geringen Anzahl von Nicht-Risi-
kotragern auftreten (,,falsch Positive®). Aulerdem erwiesen sich statistisch signifikante
»~Krankheitsgene™ in vielen Wiederholungsstudien an anderen Kollektiven als nicht re-
produzierbar.

2 Epigenetik: ein Zweig der Genetik, der sich mit stabilen Verdnderungen der Genexpression befasst,
die bei der Zellteilung auf Tochterzellen weitergegeben werden, meist jedoch nicht auf die Nach-
kommen iibergehen. Epigenetische Verdnderungen markieren die Zugénglichkeit von Genen fiir den
Genexpressionsprozess durch reversible Verdnderungen der DNA oder der sie ,,verpackenden* Pro-
teine (Histone). Zu unterscheiden davon ist das Gebiet der Regulation der Genexpression, wo es um
die bewegliche Regulation der Ablesung von Genen durch die aktuelle Situation im Zellstoffwechsel
geht.
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Die Héufung solcher enttduschender Ergebnisse ist nicht etwa schlechtem Studiendesign
oder fehlerhaften Erhebungen zuzuschreiben. Sie ldsst sich vielmehr aus der genetischen
Konstellation komplexer Krankheiten theoretisch ableiten. Wenn fiir einen komplexen
Phénotyp® eine groBe Anzahl von Genen mitverantwortlich ist und die Genprodukte im
Organismus auf komplexe Weise mit &ulReren Faktoren interagieren, dann gehen in die
mathematisch-statistische Modellierung der Wechselwirkung von Genotyp und Phénotyp
unter Umstdnden Hunderte, wenn nicht Tausende denkbarer Interaktionen der Elementar-
faktoren ein, ohne dass man die ausschlaggebenden Faktoren von zufélligen Koinziden-
ten zuverldssig unterscheiden kann. Es wird die Aufgabe der Systembiologie* sein, hier
nach Klarheit zu suchen. Klarheit wiirde bedeuten, in einem uniibersichtlichen vieldimen-
sionalen Netzwerk von molekularen Wechselwirkungen aller zelluldren Ebenen und Teil-
systeme wirksame Ursachenkonstellationen analytisch zu extrahieren. Das klassische Ur-
sache-Wirkungskonzept kann in derart komplexen Systemen nicht funktionieren, weil die
zahlreichen negativen und positiven Riickkopplungen die Unterscheidung von Input und
Output, unabhéngigen und abhingigen Variablen, priméren und sekundiaren Ursachenket-
ten nicht mehr zulassen. Die praktische Aufgabe reduziert sich dann darauf, fiir spezielle
medizinische Situationen ndherungsweise giiltige Input-Output-Konstellationen herauszu-
destillieren, die auf zielgerechte Eingriffe angemessen reagieren. Wie oft man damit Erfolg
oder Misserfolg haben wird, ist eine Frage, die sich gegenwértig nicht voraussagen lésst.
Fast alle Fachleute warnen vor iiberzogenem Optimismus.

Die empirische Situation, auf die sich das ethische Urteil zur eingangs gestellten Frage
beziehen muss, ldsst sich zusammengefasst so darstellen:

— Die Suche nach Mutationen mit monogen oder oligogen verursachtem genetischem
Krankheitsrisiko, bisher auf Grund strikter medizinischer Indikation fiir ein Indivi-
duum oder eine Familie durchgefiihrt, wird nunmehr als ungezieltes Suchverfahren
nach einer groflen Anzahl von Risiken mit einfachem Erbgang sowohl fiir Individuen
als auch fiir Familien und Bevoélkerungsgruppen moglich. In ersten Anwendungen wird
dies bereits heute als pradiktive Analyse in Gruppen mit hohem Risiko fiir schwere
Defekte durchgefiihrt (Sichelzellandmie in Zypern; Tay-Sachs-Syndrom bei jiidischen
Ashkenazim).

— Es wird ein Spektrum von genomweiten Suchverfahren nach somatischen Polymor-
phismen (Mutationen) zwecks Typisierung von Krebsformen und zur Charakterisie-
rung der Vertraglichkeit oder Unvertriaglichkeit von Medikamenten entwickelt. Hier
sind pradiktive Diagnostik und Verlaufsprognose durch den Krankheitsfall medizinisch
eindeutig indiziert.

— Es wird (in etwas fernerer Zukunft) moglich sein, fiir ganze Bevolkerungen das indi-
viduelle Genom vollstdndig abzulesen. Es wird einen Menschen als persénliche Da-

3 Der Phénotyp ist das entstehende Erscheinungsbild einer genetischen Konstellation, zum Beispiel die voll
ausgebildete Symptomatik einer Krankheit.

4 Systembiologie: eine sich neu entwickelnde Teildisziplin biologischer Forschung, die die Aufgabe be-
arbeitet, mit Hilfe mathematisch-informatischer Methoden und der evolutionidren Verwandtschaft die Mo-
dellierung der Vernetzungs- und Regulationsstruktur von Lebewesen theoretisch nachzubilden, um ein
Versténdnis der wirksamen Ursache-Wirkungsverbindungen auch in hochkomplexen Systemen zu errei-
chen.
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tei auf einem Datentréger lebenslang begleiten und fiir medizinische Diagnostik zur
Verfligung stehen — allerdings ist es noch offen, welche wissenschaftlich begriindeten
praventiven oder therapeutischen Handlungsoptionen daraus ableitbar sein werden.

Eine mit leistbarem Aufwand gelingende und dabei sinnvoll interpretierbare Aufkléarung
des gesamten Genoms von Menschen wiirde folgende Ergebnisse bringen:

— Transparente und detaillierte Darstellung der genetischen Konstitution,

— inelektronischer Form

— auf portablem Speicher,

— als Abbild in abstrakter Form, ndmlich als Text,

— als individuelle Datei der zur Entwicklung eines Menschen notwendigen genetischen
,.Information®,

— die auch die Information iiber das ,,Regulationsprogramm® umfasst, das die
,JHomdoostase* des Organismus aufrechterhilt, solange das tief im Mittelhirn liegende
Steuerungszentrum die Einheit des Korpers verteidigt,

— solange Gewebsstammzellen als ,,korperinnere Gentechniker die notwendige Regene-
ration bereitstellen,

— in fernerer Zukunft wird die gezielte Verdnderung der Keimbahn moglich werden und
die Gestaltung der genetischen Eigenschaften von Nachkommen ermoglichen.®

Es leuchtet unmittelbar ein, dass die Erreichung dieses Zieles, teilweise auch bereits die
Anndherung daran, fiir das Individuum wie auch fiir die Gesellschaft keineswegs ethisch
neutral bleiben kann. Das sequenzierte Genom enthélt weit mehr an Information zu einer
Person als ein Fingerabdruck oder eine Passnummer:

— Von der individuellen Sequenz sind wesentliche, normalerweise verborgene Merkmale
ablesbar (das Angstbild des ,,gldsernen Menschen* bezieht sich auf die Sichtbarma-
chung dieser zusétzlichen Information).

— Aus einer Sequenz werden Aspekte der zukiinftigen Biografie der Person pradiktiv ables-
bar werden, unter Umstanden sehr tiefliegende Prognosen. Das ist bereits heute der Fall
etwa bei der Mutationsanalyse fiir Trager des Gens fiir die Huntingtonsche Krankheit.

— Damit werden moglich: Belédstigung der Person (etwa durch kommerzielle Anmache),
gezielte Beschiddigung der Person, Missbrauch der Datei fiir die Offenlegung und Nut-
zung hochstpersonlicher Information.

— In einer Sequenz ist auch diagnostische und pradiktive Information iiber Verwandte
vorhanden, nicht nur iiber die Person selbst.

— Ebenso enthilt die Genomanalyse diagnostische und/oder priadiktive Information iiber
potenzielle Nachkommen (anwendbar bei der Eheberatung, fiir PID-Selektion, fiir PND).

5 Homdostase: Aufrechterhaltung eines Gleichgewichtszustandes bei stindiger dynamischer Bewegung der
Systemvariablen (zum Beispiel bleibt die materielle Zusammensetzung des gesunden Organismus iiber
lange Zeiten konstant, obwohl alle organischen Bestandteile je nach Organ innerhalb von Tagen oder Mona-
ten, spatestens nach Jahren vollstandig ausgetauscht werden).

6 Diese Aufzéhlung enthdlt eine Reihe von Beschreibungsmetaphern (in Anfiithrungszeichen gesetzt), die ge-
nauer spezifiziert werden miissten, was der Artikel nicht leisten kann.
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Damit sind auch personenrechtliche und politische Zusammenhénge unmittelbar ange-
sprochen:

— FEingriff in die personliche Integritdt wird moglich, auch ohne direkt die Person zu
attackieren (z.B. durch ,,Abgreifen und Analysieren von Speichelproben, die ohne
Wissen der Person gewonnen wurden).

— Es entsteht die Frage nach dem ,,Eigentiimer dieses Genoms. Darf es kommerziell
verwertet werden? Kann man seinen speziellen DNA-Code als ,,geistiges Eigentum*
patentieren lassen und verkaufen?

— Esentsteht das Problem der Gewéhrleistung informationeller Selbstbestimmung (Recht
auf Wissen oder Nicht-Wissen der eigenen genetischen Konstitution).

— Welches Recht hat das Individuum, mit Hilfe seiner genomischen Information die Ge-
staltung seiner Nachkommen durchzusetzen?

— Ist Schutz hochstpersonlicher Daten iiberhaupt noch moglich, wenn sie weltweit in
Datenbanken anonymisiert vorliegen?

—  Wie ist aufgeklarte Zustimmung zu genom-betreffenden Maflnahmen zu gestalten (dia-
gnostische Eingriffe, Forschung, Weitergabe von Daten, therapeutische Manipulation
des Genoms)?

— Wie steht es um den Schutz nicht einwilligungsfahiger Personen (auch vorgeburtlich)?

— Welche Eingriffsrechte hat der Staat gegeniiber dem Individuum?

a) Schutz gegen Ubergriff;
b) Gestaltung der Wahrung der Menschenwiirde;
¢) ordnungsgemalie Regelung von gendiagnostischen Verfahren.

Da bei der individuellen Genomanalyse stets ein erwartbarer Nutzen fiir die konkrete Per-
son gegen Risiken fiir sie und andere abgewogen werden muss, kann die ethische Beurtei-
lung nicht durch ein eindeutiges Gebot oder Verbot geregelt werden. Die Handlungsemp-
fehlung oder -entscheidung bekommt utilitaristische Ziige.

Worin besteht der mégliche Nutzen fur das Individuum?

— Selbstbestimmung nach Selbstanalyse durch das Individuum (gegebenenfalls durch

Beratung assistiert);

a) Nutzen durch Aufkliarung vorhandener genetisch bedingter Korpermerkmale (auch
Arzneimittelvertraglichkeit, Markerspektrum und Mutationsanalyse in der onkolo-
gischen Diagnostik);

b) Vorhersage eigener zukiinftiger Befunde und Risiken und entsprechende Gestaltung
von Lebensstil und Lebensplanung;

c) Vorhersage moglicher Befunde bei Angehdrigen;

d) Vorhersage moglicher Befunde bei Nachkommen (prospektiv).

— Nutzen des individuellen Beitrags des Individuums zur Forschung (zum Beispiel selbst
von den Ergebnissen zu profitieren).

— Pradiktion komplexer Risiken filir das Individuum (Moglichkeit noch nicht bewiesen,
siche oben).

— Prédvention zukiinftig moglicher komplexer Merkmale (ist noch unsicherer).
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Welches sind die méglichen Risiken und Gefahren?

— Verdinglichung der Person (tendenziell nur noch als ,,gldserne Textabfolge);

— existenzielle Ubergriffe auf hochstpersonlichen Bereich durch Kenntnis der genomi-
schen Textabfolge;

— Stigmatisierung eines Menschen durch seinen individuellen Genotyp oder Phénotyp;

— Diskriminierung, soziale Manipulation von gewissen Genotypen oder Phénotypen
(Einstellungshindernis, Zuriickweisung eines Versicherungsabschlusses);

— Datenmissbrauch fiir gezielte Ansprache von bestimmten Merkmalstrigern;

— Verletzung der informationellen Selbstbestimmung (des Tragers genetischer Informa-
tion, aber auch von Angehorigen und potenziellen Nachkommen).

Welche neuartigen ethischen Konflikte entstehen durch die Ermittlung der
vollsténdigen Genomsequenz einer Person?

Die Antwort scheint auf den ersten Blick einfach zu sein, weil der technische Fortschritt
keine wirklich neuartigen Tatsachen erfasst. Alle Einzelbefunde konnten auch bisher er-
hoben werden. Neuartig wére der Zugang zur Gesamtheit aller als Text vergegensténd-
lichten Erbinformationen fiir jede damit einverstandene Person. Diese Datenmassierung
sprengt den Rahmen einer Beschrankung jeglicher genetischen Analyse auf eine klare me-
dizinische Indikation. Sie macht aulerdem eine wohlinformierte detaillierte Zustimmung
der betroffenen einzelnen Person praktisch unmdglich, weil zahlreiche Befunde schwer zu
interpretieren und nicht allgemeinverstindlich zu erldutern sein werden. Der genetische
Befund wird in einer Vielzahl von Fillen eine Risikoaussage beinhalten, fiir deren Ein-
treten lediglich eine mehr oder minder grofe Wahrscheinlichkeit angegeben werden kann.
Die Aussage wird darauf hinauslaufen, den Probanden in eine statistisch definierte Gruppe
einzuordnen, die Aussagen miissen konkret auf ihn gar nicht zutreffen. Da die betreffende
Person ihren genetischen Befund (also die vermeintliche Ursache) nicht d&ndern kann, wer-
den sich die resultierenden Konsequenzen auf Ratschldge beschrinken miissen, die krank-
heitsauslosende Lebensweise zu dndern. Die meisten dieser Ratschldge kann man auch
ohne genetischen Befund geben, und wo letzterer das Risiko deutlich vergroBert, lasst er
das Schlupfloch offen, dass die Voraussage sich nicht auf den jeweils Einzelnen bezieht,
sondern auf eine vage definierte Gruppe (Beispiel: Reaktion auf die Warnung auf der Ziga-
rettenschachtel).

Wenn jedem Menschen eine umfangreiche Faktensammlung iiber seine genetische
Konstitution zur Verfiigung steht, dann werden bedenkliche, belastende und dabei nicht
verniinftig 16sbare ethische Konflikte in groBerem Ausmal} als gegenwértig entstehen.
Eine genetische Beratung etwa vor jeder Eheschlieung (Kindeszeugung) wire nur dann
sinnvoll, wenn der Abgleich zweier genomischer Befunde das deutliche Risiko einer erns-
ten genetischen Belastung von Nachkommen zutage fordern wiirde. Sehr viel haufiger
wird sich eine Art Horoskop ergeben, das vage auf eine gewisse Tendenz hinweist, mit trii-
gerisch konkret aussehenden Wahrscheinlichkeitswerten.

Genauer definierte ethische Probleme werden im Zusammenhang von Prénataldia-
gnostik in der Schwangerschaft entstehen. Es zeichnet sich ab, dass in einer Blutprobe
der Schwangeren fotale DNA in ausreichender Menge identifiziert werden kann, um nach
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dem Vorliegen von genetischen Defekten oder Chromosomenstérungen wie dem Down-
Syndrom (Trisomie 21) zu fahnden. In einem solchen ist die Stdrung definitiv vorhanden,
und nur ihre Schwere wird mit einer Wahrscheinlichkeit bewertet. Man kann davon ausge-
hen, dass die Voraussage eines ernsten Befundes, selbst mit relativ geringer Wahrschein-
lichkeit des Eintreffens, meist auf die Entscheidung zur Beendigung der Schwangerschaft
hinauslaufen wird. Kinder mit Down-Syndrom werden selten auf die Welt kommen. Ob
das erstrebenswert ist oder ein eugenischer Siindenfall mit verheerenden Weiterungsten-
denzen, ist gegenwirtig Gegenstand einer verklemmten 6ffentlichen Diskussion, in der die
eigentlich wirkenden Motive der Kontrahenten mit stellvertretenden ethischen Argumen-
ten umsténdlich verkleidet werden.

Die erhebliche Vereinfachung und Erweiterung genetischer Analysen wird auch die
gesetzliche Regelung aushebeln, wie sie in Deutschland seit 2010 mit dem Gendiagnos-
tik-Gesetz realisiert ist. Dessen Zweck ist die Regulierung der Gewinnung und Verwen-
dung genetischer Proben und Daten und die Verhinderung von Benachteiligung und Verlet-
zung der Wiirde und des Lebensrechts auf Grund genetischer Eigenschaften. Die Zweck-
erfiillung wird durch eine Reihe konkreter Vorschriften angestrebt, bei denen der Tendenz
nach staatliche Schutzvorschriften deutlichen Vorrang vor dem Selbstschutz der autono-
men Person erhalten. Die staatliche Beaufsichtigung der Qualitétssicherung genetischer
Untersuchungen ist dabei unstrittig, weil das Individuum sie nicht leisten kann. Ebenso an-
gemessen regelt das Gesetz den Einsatz genetischer Analysen fiir die Kldrung der Abstam-
mung, fiir den Versicherungsbereich und fiir das Arbeitsrecht. Die Vorschriften fiir den
Einsatz von medizinisch-genetischen Untersuchungen hingegen sind auf den heute noch
weithin zutreffenden Fall einer eindeutigen medizinischen Indikation zugeschnitten und
mit zahlreichen konkreten Anordnungen untersetzt. Nur Arzte diirfen solche Untersuchun-
gen vornehmen. Sie miissen eine spezielle Ausbildung nachweisen. Die Einwilligung der
Patienten ist streng geregelt durch umfangreiche Vorschriften zur Aufklarung und geneti-
schen Beratung, zur Mitteilung und Aufbewahrung der genetischen Proben und der zuge-
horigen Befunde. Streng im Sinne des Gesetzeszwecks sind Untersuchungen an nicht ein-
willigungsfahigen Personen und im vorgeburtlichen Bereich geregelt. An die Zuldssigkeit
genetischer Reihenuntersuchungen werden enge Kriterien (nur gestattet fiir vermeidbare
oder behandelbare Merkmale mit Krankheitswert) angelegt. Die Durchfithrung des Geset-
zes wird von einer Kommission mit umfangreicher Richtlinienkompetenz beaufsichtigt,
die die personliche Autonomie und die fachliche Gestaltung genetischer Untersuchungen
stark einschriankt und in Vorschriften presst. Das gesamte Gesetz ist mit einer grofien An-
zahl von Straf- und Buligeldvorschriften bewehrt.

Diese Fiille an einschriankenden Vorschriften und Richtlinien ist auf den Fall einer kla-
ren, aus den gesundheitlichen Belangen individueller Patienten und ihrer Familien abgelei-
teten medizinischen Indikation zugeschnitten. Das Gesetz ,,atmet monogenetischen Geist*
selten auftretender Merkmale mit hohem Krankheits- oder Behinderungspotenzial. Bei der
anstehenden Erweiterung genetischer Analysen auf das gesamte Genom einer groflen An-
zahl von ,,Kunden* (anstelle von wenigen ,,Patienten) birgt dies die Gefahr einer nicht
beherrschbaren enormen Uberbiirokratisierung, wenn die vorhergesagten technischen
Fortschritte gesellschaftliche Wirklichkeit werden. Sowohl der Arztvorbehalt mit seinen
umfangreichen Qualifizierungsvorschriften als auch die detaillierte Aufklarung iiber sémt-
liche Effekte und Nebeneffekte werden im Normalfall nicht mehr erfiillbar sein. Die Un-
terscheidung von Hauptzweck und zufilliger Zusatzinformation einer genetischen Analyse
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wird hinfallig, und es wird sich eine Fiille von ungenauen, aber fiir den Einzelnen relevan-
ten pradiktiven Aussagen ergeben, die nicht mehr unter einer individuellen medizinischen
Indikation erfassbar sind. Die gesellschaftlich notwendige Regulation des Umgangs mit
der intimen Information iiber die genetische Konstitution eines Menschen wird sich auf die
Bekampfung offenen Missbrauchs anstelle der Regulation sdmtlicher Handlungsablaufe
beschrianken miissen. Man wird nicht umhin kdnnen, den Hauptanteil an genetischer In-
formation in die Verantwortung und Gewissensentscheidung der vielberufenen miindigen
Personlichkeit zuriickzugeben. Zwischen Autonomie des Biirgers und Fiirsorge durch den
Staat wird um einen tragfahigen Kompromiss gerungen werden miissen.

Prof. Dr. Jens Georg ReicH

Max-Delbriick-Centrum fiir Molekulare Medizin

13092 Berlin-Buch

Bundesrepublik Deutschland

Tel.:  +49 3094062833

Fax:  +493094062834

E-Mail: reich@mdc-berlin.de
reich@ethikrat.org
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Konzeptualisierung genetischen Wissens:
normative Probleme

Dirk Lanzerata (Bonn)

Zusammenfassung

Genetische Untersuchungen gehdren langst zum Standardrepertoire der medizinischen Forschung und werden
immer selbstverstandlicher in diagnostischen Zusammenhangen eingesetzt. Auch der Umgang mit gentechnisch
verénderten Organismen — etwa im Bereich der Entwicklung neuer Lebensmittel — gehdrt zum modernen All-
tag. Damit bleibt das auf diese Weise erworbene und angewandte Wissen — das genetische Wissen — nicht mehr
beschrankt auf den kommunikativen Austausch innerhalb der Wissenschaften, sondern die mit diesem Wissen
verbundenen Deutungsmuster (ber Lebensstrukturen und Lebensprozesse werden in lebensweltliche Kontexte
Ubertragen. In der menschlichen Lebenswelt treffen jedoch Konzeptualisierungen der Biologie und Genetik mit
jenen der Lebenswelt aufeinander, wenn Molekularbiologie in technischen oder medizinischen Anwendungen
(z.B. Genfood, Gen-Tests) praktisch wird oder wenn sie zur Befriedigung der theoretischen Neugierde tber-
greifende Deutungsfiguren (z.B. innerhalb der Soziobiologie) ausbildet. Lebenswelt und Wissenschaft bilden
jedoch unterschiedliche Wissens- und Verstehensraume ab, wenngleich es auch vielerlei Gemeinsamkeiten gibt.
Die Naturwissenschaften sind seit der Neuzeit unter anderem deshalb so erfolgreich, weil ihr Blick methodisch
eingeschrinkt ist und Aussagen immer nur unter vorher definierten Rahmenbedingungen zutreffen konnen. Fiir
die Biologie ist damit aber nur der Bereich der ,,Laborbedingungen® abgedeckt. \WWenn nun Aussagen uber das
Genom auf der molekularen Ebene ansetzen, die aber fiir organismische, ékologische oder lebensweltliche Gel-
tungsbereiche gedacht sind, dann kommt es zu semantischen Verschiebungen, die durch die urspriingliche Aus-
sage nicht gedeckt sind. Es sei denn, man macht bestimmte Hintergrundannahmen geltend, wie die, dass sich
auch unsere sozialen und lebensweltlichen Phanomene auf physikalische GesetzméaRigkeiten reduzieren lassen.
Da jedoch die Laborwirklichkeit different von der Wirklichkeit der Lebenswelt ist, er6ffnen sich hier Fragen
danach, welchen Einfluss die Biowissenschaften auf lebensweltliche Entscheidungen haben, welche Orientie-
rungsleistungen ihnen dabei zukommen kdnnen und welche Form der Verantwortung hierfiir wahrgenommen
werden muss.

Abstract

For decades genetic and molecular analysis belong to the standard repertoire of medical research and are increas-
ingly becoming a matter of course in the diagnostic examinations for everyone. Also operations with genetically
modified organisms — as in the field of novel food — belong to the modern everyday life. Hence the knowledge
acquired and applied in this way — the genetic knowledge — is no longer limited to the communicative exchange
among the disciplines of science, but the interpretative patterns of life structures and processes connected to this
knowledge are more and more transferred into the contexts of the lifeworld (Lebenswelt). In the human world,
however, the conceptualizations of biology and genetics come into conflict with the conceptualizations of the
lifeworld, when molecular biology becomes practical in technical or medical applications (such as genetically
modified food and genetic testing) or when it forms spanned interpretative figures (such as the ones of sociobiol-
ogy) to satisfy the theoretical curiosity. Lifeworld and science are, however, heterogeneous areas of knowledge
and comprehensive spaces even though they have many commonalities. Since in modern age natural sciences
have been so successful, among other reasons, because their view is methodologically limited and their state-
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ments can only be true under certain previously defined parameters. For biology thereby only the field of “labo-
ratory conditions” is covered. When statements about the genome start on the molecular level, although they are
intended for organismic, ecological or lifeworld domains, semantic displacements which are not covered by the
original statement occur. Unless certain background assumptions such as the assumptions which reduce our so-
cial and lifeworld phenomena to physical regularities are proved. However, since the laboratory reality is differ-
ent from the lifeworld reality, this opens up questions such as which influence the life sciences have on decisions
in the lifeworld, which orientation capacity may arise from the biosciences and what kind of new responsibility
must therefore be perceived.

1. Einleitung

Zu Recht werden die modernen Gesellschaften des 21. Jahrhunderts als Informations- oder
Wissensgesellschaften charakterisiert. Damit wird nicht nur kenntlich gemacht, dass wir
das iber Jahrtausende generierte und tradierte Wissen der Menschheit in Bibliotheken
und Datenbanken immer umfénglicher zu konservieren pflegen, sondern auch, dass die
verschiedenen Wissensformate zunehmend rascher erzeugt und unkomplizierter abrufbar
werden. Gerade die Digitalisierung von Wissen und dessen Verfligbarkeit Gber das World
Wide Web hat hier in den vergangenen 30 Jahren im Rahmen einer globalen Vernetzung
solcher Wissensquellen bisher unvorstellbare Méglichkeiten geschaffen. Doch die Vor-
stellungen, wie wir mit dem Wissen umgehen und ob alle Wissensformate gleichermalien
gewollt sind, gehen weit auseinander, zumal hdufig genug unklar ist, als wie valide eine
jeweilige Wissensform einzuschatzen ist.

Weil nach weit verbreiteter Ansicht die Entwicklung der Menschheit verstarkt mit den
Fortschritten in den Lebenswissenschaften verknipft sein wird, kommt den von ihnen er-
zeugten Wissensformen flir unsere normative Reflexion erhohte Aufmerksamkeit zu. Doch
ist das Verhiltnis zwischen Lebenswelt und Wissenschaft hdufig genug angespannt, ob-
wohl die Wissenschaften ihren Ursprung in der Lebenswelt haben, die in diesem Sinne
eine Einigungsfunktion® einnimmt. Gerade die Frage, wie wir mit immer mehr Wissen
Uber unseren eigenen Korper — einschlieBlich unserer genetischen Konstitution — umge-
hen sollen — also Wissen, was uns unmittelbar selbst als verkdrperte Personen betrifft —,
erweist sich in vielerlei Hinsicht als ein Detailproblem dieser Entwicklung. Viele der Wis-
sensformen, um die es geht, wenn man von der Wissensgesellschaft spricht, sind Typen
von Wissen, die man unter dem Begriff des Verfligungswissens zusammenfasst. Es ist je-
nes Wissen, mit dem man etwas herstellen, verédndern, technisch oder medizinisch entwi-
ckeln kann. In der Regel meint man hier weniger dasjenige Wissen, das wir dem gegeniiber
Orientierungswissen nennen,? also was sich um Beantwortung der Frage bemiiht, wie wir
handeln und wie wir unser Leben auf ein Gutes ausrichten sollen.

Daher sehen wir uns nicht nur zunehmend durch das Problem herausgefordert, wie
die neuen Wissensformen gedeutet werden sollen, die gerade in den Lebenswissenschaf-
ten generiert werden, sondern es wird auch immer schwieriger, den Zusammenhang zwi-
schen dem, was ich weil3 oder wissen kann, und dem, was ich tun soll, einzuschétzen. Die
Frage danach, was ich tun soll, also die Frage nach der guten Lebenspraxis, betrachten wir
hiufig systematisch getrennt von der Frage danach, was ist oder wie die Dinge beschaffen

1 Vgl. WaLpenreLs 2011, S. 1422.
2 Vgl. MirteLsTtrass 1982, S. 15-20.
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sind. Dahinter verbirgt sich eine traditionelle philosophische Unterscheidung, wie wir sie
seit PLaton finden. So konnte Ernst TuGENDHAT in seinen Vorlesungen zur Einflihrung in
die sprachanalytische Philosophie in den 1970er Jahren noch sehr treffend schreiben, dass
»praktische Fragen [,...] Fragen nach dem Guten, dem Besseren, dem Besten* sind; in der
praktischen Frage fragt also ,,der Fragende nicht nach dem, was ist (veritatives Sein), son-
dern nach dem, was fiir ihn zu tun gut (besser, am besten) ist*.2

Nach wie vor diirften die Frage, ob ich einem Kranken gegeniiber zur Hilfe verpflichtet
bin oder nicht, und etwa die Frage, wie ein bestimmtes Gen im Laufe der Ontogenese ex-
primiert wird, als solche Fragen unterschiedlichen Typs betrachtet werden. Doch da schon
die erste Frage, ,,0b ich helfen soll*, eine zweite Frage impliziert, nd&mlich ,,wie ich helfen
soll*, und mich erkennen lassen muss, dass es sich tiberhaupt um einen Zustand der Hilfs-
beddirftigkeit handelt, lasst dies Zweifel aufkommen, als wie trennbar diese Fragen und
Wissensformen in der modernen Wirklichkeit aufgefasst werden kénnen. Verweist nicht in
untrennbarer Weise das eine auf das andere? Denn im Wissen, wie im Konnen, steckt be-
reits ein normativer Anteil, wie umgekehrt mit der normativen Frage eine Vorstellung von
der Beschaffenheit der Welt verbunden ist. Mir scheint daher erstens, dass immer mehr
Fragen der Wissenschaften so sehr in die Lebenswelt hinein verwoben sind, dass es kein
normativ neutrales Befassen mit diesen Problemen gibt — wie etwa besonders in biomedi-
zinischer Forschung, Energie- oder Klimaforschung —, und mir scheint zweitens systema-
tisch betrachtet, dass diese klare Trennung zwischen dem Guten und dem Sein, dem Nor-
mativen und dem Deskriptiven in der komplexen Wissensgesellschaft der Moderne nicht
mehr uneingeschréankt aufrechtzuhalten ist. Denn eine gelungene Praxis hangt zunehmend
mit unserem Wissen ber unterschiedliche Sachverhalte zusammen, die als praktisches
Wissen in unsere normativen Urteile miteingehen, was diese Urteile als Hybride kenn-
zeichnet.* Weder lassen sich diese Urteile vollstandig auf normative Prinzipien zuriick-
fuhren — denn dann sind sie nicht mehr lebenspraktisch —, noch lassen sie sich umgekehrt
in eine neutrale theoretische Wissensform tberfuhren, denn dann verlieren sie ihren inne-
ren Zusammenhang. Vielmehr ist es integraler Bestandteil unserer Lebensfiihrung, Bedin-
gungen dafir zu formulieren, dass verschiedene Wissensformen zu handlungsleitendem
und in diesem Sinne zu praktischem Wissen werden, welches sich durch die Verschrankt-
heit seiner normativen und deskriptiven Anteile auszeichnet. Damit mdchte ich mich hier
ausdriicklich an AristoteLes’ Bedeutung des praktischen Wissens in Form der Klugheit
(ppovnaoiclphronesis) anlehnen, die sich auf das gelingende Leben insgesamt bezieht. Er
meint damit also nicht jede Form von Handlungswissen, wie etwa dasjenige, das man auch
benotigen wiirde, um erfolgreich ein Verbrechen durchzufiihren. Vielmehr wird das prakti-
sche Wissen begleitet von einer Sorge um das Selbst in der Welt. Es geht also um die Frage,
wie die Ausrichtung auf das Gute durch praktisches Wissen konkretisiert werden kann.

Zu diesen Wissensformen, die als praktisch gelten und die uns durch das Leben leiten,
gehort auch eine Teilmenge derjenigen Wissensformen, die Ublicherweise als pradiktives
Wissen gekennzeichnet werden, weil sie Aussagen dariiber zulassen sollen, wie Sachver-
halte in der Zukunft sein werden. Auf der Basis der Kenntnisse um diese zukinftigen Sach-
verhalte kdnnen wir dann im hier und jetzt Entscheidungen flir einen spateren Abschnitt in
unserem Lebensplan treffen. Uber Testverfahren erhobenes genetisches Wissen, das Mani-

3 TucenpHAT 1976, S. 114.
4 Vgl. hierzu Branpom 2000, S. 299; Nipa-RumeLiv 2009, S. 30.
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festationen von Krankheiten oder méglicherweise auch von anderen Merkmalen vorher-
sagbar macht, kann zu dieser Wissensform gezahlt werden. Vor diesem Hintergrund ist zu
prifen, welche grundsétzlichen epistemischen und normativen Schwierigkeiten mit préa-
diktivem Wissen dieses Typs verbunden sind und an welche Bedingungen ein angemesse-
ner Umgang mit ihm verkn(pft ist.

(1.) Wir verfligen Uber viele Formen pradiktiven Wissens (von der Wettervorhersage,
tber das Wissen, wann die letzte Hypothekenrate fiir mein Haus fallig ist, bis hin zur
Gewissheit, dass ich eines Tages sterben werde). Die meisten von ihnen reichen in
der Regel nicht so weit in die Zukunft wie diejenigen, die durch genetische Testver-
fahren erhoben werden, die prinzipiell bereits pranatal erhoben werden kénnten.

(2.) Wir haben gegeniiber pradiktiven Wissensformen, die mehr oder weniger valide sind,
aber auch vielerlei Ahnungen von manchem, was uns widerfahren kénnte, doch ist
das meiste davon eher ungewiss. Dies entspricht unserer kontingenten Lebensweise.
Ob wir hier immer mehr Gewissheit wiinschen, ist eine ungeklarte, aber fir den hier
diskutierten Zusammenhang bedeutende Frage. Denn eine Gewissheit, die mit ne-
gativen Konsequenzen verbunden ist, vermag viele Betroffene eher zu verunsichern
und kann deren Handeln und Entscheiden im Hier und Jetzt erheblich hemmen.

(3.) Das genetische Wissen ist auf der Basis der Ublichen experimentellen Methodik
naturwissenschaftlicher Wissenserzeugung entstanden. Man reduziert die Rahmen-
bedingungen, damit man die Wechselwirkungen der verschiedenen Faktoren ein-
schatzen kann. Doch wenn das genetische Wissen lebenspraktisch werden soll, gilt
zu beachten: Wir leben nicht unter standardisierten Laborbedingungen.

(4.) Wenn die flr die Deutungen der genetischen Daten verwendeten Metaphern und
Analogien — wie etwa Programm, Translation, Information etc. —, die urspriinglich
aus der Lebenswelt stammen, wieder zuriick von der Wissenschaft in die Lebenswelt
gelangen, fallt ihre Bedeutung nicht mehr zwangslaufig mit ihrer urspriinglichen zu-
sammen; es kommt also zu einer Bedeutungsverschiebung, die zu erheblichen Miss-
verstandnissen fiihren kann.

(5.) Deutungen in der Lebenswelt kdnnen nicht im gleichen MaRe standig wechseln wie
Theorien oder Hypothesen in den Wissenschaften, da uns bei der Lebensgestaltung
nicht beliebig viele Wiederholungsmdglichkeiten zur Verfugung stehen. Wahrend
das Generieren und Revidieren ganz typisch flir die wissenschaftliche Vorgehens-
weise ist, steht diesem Prozess das Gelingen und Scheitern in der Lebenswelt mit
ihren Revisionsgrenzen gegeniiber.

2. Lebenswissenschaft und Lebenswelt

Weit verbreitet ist die wissenschaftsphilosophische und epistemische Auffassung, dass
in der Moderne zunehmend unser vages lebensweltliches Welt- und Selbstbild durch ein
verfeinertes und valides wissenschaftliches Weltbild ersetzt werden wird — so etwa die
Auffassung von Wilfrid SeLLars oder Willard Van OrmaN QuINE. Diese Position hat so-
wohl etwas mit der Abgrenzung des Wissens von der bloBen Meinung zu tun, als auch
mit unserem neuzeitlichen Verstandnis von Natur als etwas, was ausschlieBlich objektiven
Gesetzen folgt und keiner anderen hermeneutischen Zugénge mehr bedarf als der natur-
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wissenschaftlichen Betrachtung. Aus der metaphysischen Behauptung einer holistischen
Naturvorstellung, die davon ausgeht, dass alles Natur ist, ergibt sich die methodologi-
sche Form des Naturalismus. Denn den Naturwissenschaften — also den Wissenschaften,
die sich mit ,,Natur* befassen — wird ein Vorrecht der Erklarung von ,,Natur* als ganzer
zugebilligt (scientia mensura).® Dabei wird aber das groRe hermeneutische Defizit iiber-
sehen, das mit diesem einseitigen ratiozentrischen und szientifischen Blick auf Welt und
Natur einhergeht und zu einem Orientierungsverlust zu werden droht: Naturverlust miin-
det ndmlich zunehmend in Weltverlust. Das, was etwa Kunst und Mythen erreicht haben,
namlich mit der Natur ins Gesprach zu kommen, einen breiten aisthetischen Zugang zur
Natur zu ermdglichen, kann nicht mit dem fragmentierenden neuzeitlichen Methodenspek-
trum der Naturerforschung zusammenfallen. Die Dimension des Erlebens einer ganzen
Wirklichkeit, einer reichhaltigen Natur geht auf diese Weise zunehmend verloren.® Daher
darf die Einschatzung, dass naturwissenschaftliches Wissen — insbesondere dasjenige, das
in den Lebenswissenschaften erzeugt wird — einen erheblichen Einfluss auf unser lebens-
weltliches Dasein ausubt, weder dazu flihren, dass die naturwissenschaftliche Methodik im
Sinne eines solchen wissenschaftlichen Weltbilds als Methode unserer Weltdeutung ausge-
geben wird, noch kdnnen und wollen wir uns dem naturwissenschaftlichen Einfluss vollig
entziehen. Nicht nur bedeutet die Anwendung naturwissenschaftlichen Wissens in Medi-
zin und Technik — bei aller Gefahr von negativen Nebenfolgen — eine Steigerung unserer
Lebensqualitat, sondern wissenschaftliches Wissen ist auch eine Bereicherung fur unsere
Weltdeutungen, auf die wir lebensweltlich angewiesen sind. Doch kann es nicht unsere
Aufgabe sein, uns selbst und die Welt nun ausschlie3lich mit der Methode der sciences und
damit mittels szientifischem Sprachspiel zu deuten, vielmehr besteht die Herausforderung
gerade darin, lebenswissenschaftliches Wissen in unsere lebensweltlichen Deutungen und
damit in unsere Anspriche fur ein gutes Leben zu integrieren, und zwar derart, dass wir
uns in der Lage sehen, diese Deutungen untereinander im Raum der Griinde iiber unsere
verschiedenen Kontexte und Standorte hinaus auszutauschen. Dies bedeutet bezogen auf
das lebenswissenschaftliche Wissen — wozu auch das genetische zéhlt — nichts Geringeres,
als Ausschnitte der Deutung unserer ersten, biologischen Natur fiir unsere Gestaltungen
im Rahmen der zweiten Natur — also wie wir unsere biologische Natur kultiirlich im Rah-
men unserer Lebensfiihrung modellieren — fruchtbar zu machen, ohne damit einer szienti-
fischen Verkiirzung zu erliegen.

Kaum ein Bereich der Lebenswissenschaften hat so dominant deren moderne Methodik
gepragt wie der Bereich der Molekulargenetik. Der Umgang mit den genetischen ,,Informa-
tionen* auf der Basis physikalischer Methoden hat zu Modellen des Lebendigen gefihrt,
die eine Determiniertheit und Vorhersagbarkeit — auch des menschlichen Lebens — sugge-
rieren, die fiir ein freies Handeln kaum noch Raum zu lassen scheinen und den Organis-
mus nur noch als Produkt eines Programms verstehen, in dem die Gene ein — um mit Ri-
chard Dawkins zu sprechen — onto- und phylogenetisches ,,egoistisches” Eigenleben fiih-

5 Dieses Scientia-mensura-Prinzip wird von SeLLARrs in folgender Form formuliert: ,,In the dimension of de-
scribing and explaining the world, science is the measure of all things, of what is that it is, and of what is not
that it is not.” (SELLars 1956, §41) Dieser Anspruch entspricht in etwa der Vorstellung, wie sie auch Quine
formuliert hat, dass namlich die Welt ist, wie Naturwissenschaft sagt, dass sie ist (Quing 1992, S. 9). Fiir den
Naturalisten gehen die Naturwissenschaften den ,,highest path to truth* (Quine 1995, S. 261).

6 Vgl. hierzu ausfiihrlich Lanzerata 2012.
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ren.” Auch wenn heute die Programmmetapher keine monokausale Determiniertheit mehr
impliziert und die multifaktoriellen Wechselwirkungen bei der Genexpression sowie die
epigenetischen Prozesse deutlicher in den Vordergrund der Interpretationen geriickt sind,
bleibt die hermeneutische Frage nach dem Determinierungsgrad genetischen Geschehens
erhalten.® Die Frage ist also, in welcher Form eine angemessene Konzeptualisierung ge-
netischen Wissens gerade auch hinsichtlich seiner pradiktiven und probabilistischen Kom-
ponenten vollzogen werden kann, die produktiv etwas zu unseren Deutungen der Konsti-
tution der menschlichen Natur beitrégt. Dies gilt etwa auch fur die Frage, wie wir mit be-
stimmten Risiken umgehen wollen, mit denen unser Leben behaftet ist. Um also wieder
auf die Frage nach dem praktischen Wissen zuriickzukommen: Wie lassen sich Elemente
des lebenswissenschaftlichen Wissens in meine personliche Lebensfiihrung einordnen?
Aus dem Anspruch dieser Frage ergibt sich nicht nur die Notwendigkeit einer anthropo-
logischen Einbettung dieses Wissens, sondern auch die Notwendigkeit einer Bestimmung
des diagnostischen und therapeutischen Nutzens, aus der eine bedeutende Rolle des Arzt-
Patienten-Verhéltnisses entsteht. Gerade dieser besonderen und als vertraulich ausgezeich-
neten Interaktion kommt eine zentrale Stellung zwischen Lebenswelt und Wissenschaften
zu. Sie kann nur erfolgreich sein, wenn die Kommunikationspraxis der Akteure mit ihren
sehr unterschiedlichen expressiven Hintergriinden eine Horizontverschmelzung® zwischen
der lebensweltlichen Stellung des Ratsuchenden und der naturwissenschaftlichen Ausbil-
dung des beratenden Arztes zulésst.

Will man die gegenseitigen Einfliisse der verschiedenen Wissensformen in praktischen
Urteilen charakterisieren, dann ist wiederum aufféllig, wie lebensweltliches Wissen beson-
ders diejenigen Wissenschaften beeinflusst, die der Lebenswelt nahe stehen und umgekehrt
die Lebenswelt unter den Einfluss eines wissenschaftlichen Paradigmas gerét (etwa die
molekularbiologische Sicht von Lebensvorgéngen). Gerade in den Lebenswissenschaften,
die als besonders lebens-praxis-nah gelten, werden die Verflechtungen sehr deutlich. So ist
etwa eine molekularbiologische Relation zwischen Nukleotidstruktur und Krankheit nur
Uber den lebensweltlichen Begriff der Krankheit auszumachen; auf der DNA alleine l&sst
sich Pathogenitét nicht ausmachen. Wenn dieser Schritt erfolgt ist, kann die physiologische
Krankheitsursache diagnostisch oder differentialdiagnostisch aus molekularbiologischer
Sicht betrachtet werden.® Unter Einbeziehung von anderen wert- und normrelevanten Pa-
rametern kann eine moralisch gerechtfertigte Handlungsentscheidung nur unter Beriick-
sichtigung dieser Verschrankung von empirisch-wissenschaftlichem und lebensweltlichem
Wissen erfolgen. Beides geht gleichermafen in die Begriindung eines Handlungsurteils
mit ein. Dieses sollte in einer inferenziellen Gespréachsdynamik der genetischen Beratung
gemeinsam entwickelt werden. Doch zeigt die Praxis, dass die Dynamik lebensweltlichen
Wissens und die Eigensténdigkeit praktischer Urteile durch die eingangs angefiihrten szi-
entistisch-naturalistischen Paradigmen gefahrdet werden, die ja nur gelten lassen wollen,
was die Naturwissenschaften sagen, was der Fall ist.!

7 Vgl. Dawkins 1994,
Vgl. hierzu auch Curp 1997.

9 Diese Metapher der Horizontverschmelzung ist von H. G. Gapamer eingefiihrt worden (Gabamer 51986,
S. 289-290, 356—357); S. KNELL expliziert diesen Sachverhalt in seiner Analyse zu Robert BRanpowms infe-
rentialistischer Expressivitéat ausfihrlich (KNELL 2004, S. 147-166).

10 Vgl. hierzu ausfihrlich Lanzerata 2000, S. 186, 272-273.
11 Vgl. Quine 1992, S. 9.
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Nun kénnte man sich dazu veranlasst sehen, die Generierung von empirischem Wissen
und die Anwendung dieses Wissens in der Lebenspraxis einerseits sowie Gewinnung mo-
ralischer Normen und Normierung einer Handlungspraxis andererseits fur derart distinkt
zu halten, dass sie einer Anndherung nicht bedirfen, oder jeden Verdacht der Aufhebung
dieser Distinktion als systematisch schadlich anzusehen. Gébe die moderne Lebenspraxis
nicht Anlass genug, an dieser Stelle nachzufragen, ware die Aufrechterhaltung der Distink-
tion im vollen Umfang sicherlich ein Klarheit schaffendes akademisches Anliegen. Doch
bereiten methodische Distinktionen oftmals gerade in der Praxis Schwierigkeiten. Dies gilt
fiir philosophisches Herangehen gleichermalien wie fiir naturwissenschaftliche Methoden.
Mir scheint diese Auffassung aber auch dem Gegenstand nicht gerecht zu werden. Theo-
retische Sétze und empirische Feststellungen wandeln sich namlich nicht unter der Hand
in praktisches Wissen und schlieBlich in normative Urteile. Vielmehr sind es die normati-
ven Einstellungen und die praktischen Notwendigkeiten, die uns unter einer Vielzahl von
Satzen auswahlen lassen, die ihrerseits bereits einen Handlungsbezug beinhalten, ohne den
sie nicht zustande kdmen. An dieser Stelle gibt es vermutlich gerade im Kontext der Bio-
wissenschaften und ihrer Handlungsbeziige mehr offene Fragen als Geklartes. Dies wird
etwa auch an der Frage nach einer angemessenen Hermeneutik fur die Interpretation der
Abbildungen bei bildgebenden neurowissenschaftlichen Verfahren deutlich.* Es ist inzwi-
schen opportun geworden, eine Handlung normativ zu rechtfertigen, indem man auf die
Ergebnisse der modernen Hirnforschung verweist, ohne dass die damit einhergehenden
normativen Grundannahmen oder wissenschaftstheoretischen Voraussetzungen kritisch in
Frage gestellt wirden. Aber auch die metaethischen Entwirfe sollten an Klarungen derar-
tiger Schnittstellen interessiert sein.*?

3. Von der Syntax zur Semantik

Das genetische Wissen, das durch die Entdeckung der molekularen Grundlagen der \erer-
bung und die darauf aufbauende Sequenzierung — und teilweise Kartierung — des menschli-
chen Genoms sowie anderer Genome gewonnen wurde, wird sich auch in den kommenden
Jahrzehnten erheblich erweitern. In quantitativer Hinsicht werden die Voraussetzungen ge-
schaffen werden, das jeweilige individuelle Genom genauer als bisher zum Gegenstand
der Analyse machen zu kdnnen. Zugleich wird die Anwendung genetischen Wissens damit
langfristig in eine neue Dimension eintreten, die individualisiertere Verfahren verspricht,
wobei jedoch allzu rasche therapeutische Neuerungen nicht zu erwarten sind.

Nimmt man die in der Genetik héaufig anzutreffende Sprachmetapher auf, dann wird in
qualitativer Hinsicht die begonnene Funktionsanalyse dazu fuhren, das durch die Sequen-
zierung der DNA gewonnene Wissen Uber die ,,Syntax* des Genoms einer ,,semantischen*
Interpretation zuzufiihren und damit funktionell in das zu erwartende umfassendere zell-
biologische und entwicklungsbiologische Wissen zu integrieren. Erst diese ,,Integration”
in das Bild, das durch die begonnenen interdisziplindren Forschungskooperationen von
Genetik, Zellbiologie, Entwicklungsbiologie und klinischer Medizin zu erwarten ist, wird

12 Vgl. hierzu etwa ausfuhrlich Levy 2007.
13 Vgl. hierzu LanzeratH 2012.
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dem spezifisch genetischen Wissen seinen mafigeblichen Stellenwert geben, soweit dies
die Komplexitat der Genom/Organismus-Verschrankung zulasst.

Die zu erwartende Erweiterung und Vertiefung des genetischen Wissens wird mit einer
nicht minder groRen Erweiterung und Vertiefung seiner medizinischen Anwendung ver-
bunden sein. An die Stelle des bislang im Einzelfall und nur auf bestimmte Dispositionen
bezogenen genetischen Tests wird die mit Hilfe von DNA-Chips vorgenommene, auf einer
ungleich umfassenderen Datenmenge beruhende und deshalb einen héheren Aussagege-
halt versprechende individuelle Analyse treten. Das auf das Individuum bezogene gene-
tische Wissen (iiber identifizierte SNPs [Single nucleotide polymorphisms] und neue Tar-
gets) wird moglicherweise zu einer maRgeblichen Grundlage des medizinischen Handelns
in Diagnose und Therapie werden (etwa durch die Pharmakogenomik). Zugleich gewinnt
eine Reflexion auf die dahinterstehenden stochastischen und statistischen Annahmen eine
bedeutende Rolle.

Der Stellenwert des zu erwartenden genetischen Wissens wird sich innerhalb der in-
dividuellen Biografie des Betroffenen dndern. Aus dem im Einzelfall erhobenen, stets nur
auf bestimmte genetische Bedingungsfaktoren bezogenen und daher nur punktuell bedeut-
sam werdenden Wissen wird ein weitaus umfanglicheres Wissen. Dieses betrifft eine Viel-
zahl genetischer Bedingungsfaktoren des Individuums und ist begleitendes Wissen fir die
gesamte biografische Entwicklung; so betrachtet wird dieses Wissen auch Folgen fiir das
soziale Selbstverstdndnis der Gattung haben.

Auf die damit skizzierten wissenschaftlichen, wissenschaftsphilosophischen, biografi-
schen und sozialen Herausforderungen fehlt bislang eine die Entwicklung begleitende und
die verschiedenen Perspektiven miteinander verbindende Antwort. Auf die Wissenschafts-
philosophie der Biologie bezogen, hat das neu gewonnene und von der zukiinftigen For-
schung zu erwartende genetische Wissen bislang nur eine auf die unmittelbare Forschungs-
praxis bezogene oder wissenschaftshistorischen Interessen dienende Reflexion erfahren.
Innerdisziplindre Reflexionen zum Selbstverstindnis von Genetik und Molekularbiolo-
gie'* und wissenschaftshistorische Aufarbeitung der beschriebenen Entwicklung®® haben
den erreichten Stand deutlich gemacht, aber zugleich auch die Probleme formuliert, vor
denen eine gerade erst begonnene, zukinftig weiterzuentwickelnde Theoriebildung steht.

Aus der Generierung genetischen Wissens sind viele ethische Fragestellungen erwach-
sen, die den praktischen Umgang mit genetischem Wissen in verschiedenen Anwendungs-
bereichen betreffen (besonders Prénataldiagnostik, Praimplantationsdiagnostik, postnatale
pradiktive Gentests). Die Erdrterung der Fragen hat in der Bioethik und in der gesellschaft-
lichen Diskussion immer wieder gezeigt, dass der praktische Diskurs dort an seine Grenze
stol3t, wo theoretische Fragen zum Status des genetischen Wissens bislang ungeklart geblie-
ben sind. Daraus ist das Desiderat gewachsen, iber die bisherigen wissenschaftshistorischen
Untersuchungen zur Generierung genetischen Wissens sowie ethischen, sozialwissenschaft-
lichen und psychologischen Untersuchungen hinsichtlich des Arzt-Patient-Verhaltnisses
hinaus diese neue Form genetischen Wissens, die das Produkt von Sequenzierung und Funk-
tionsanalyse verschiedener Genome ist, auf ihre hermeneutischen, naturphilosophischen und
wissenschaftsphilosophischen Bedingungen hin zu priifen. Denn mit der Erhebung geneti-
schen Wissens im Rahmen der Funktionsanalyse des menschlichen Genoms geht es nicht

14 Vgl. etwa Jacos 1972, 1998, SCHRODINGER 1987.
15 Vgl. etwa KeLrer 1998, 2001, Kay 2000, BLUMENBERG 21983, Janicu 2001, Moos et al. 2011.
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nur darum, bestimmte bislang noch verbliebene Liicken in unserem Wissen und Verstehen zu
schlieRBen. Vielmehr kommt den zu erwartenden Ergebnissen eine sehr viel weitere Bedeu-
tung zu, sowohl fiir die Ubersetzung aus der Wissenschaft als auch fiir die darauf beruhende
Integrierbarkeit in das Humanum. Eine Integration in das Selbstbild setzt eine Ubersetzung
der Deutungsmuster voraus, mit der die wissenschaftlichen Ergebnisse der lebensweltlichen
Interpretation tberhaupt erst zugénglich gemacht werden. Denn hinter diesem Wissen stehen
Handlungsoptionen, fir die nur dann verantwortbare Operationalisierungsbedingungen for-
muliert werden kdnnen, wenn der Transfer von genetischem Wissen zwischen Wissenschaft
und Lebenswelt ohne szientistische Verkiirzungen maglich wird.

4. Gesteuertes Leben: Zum genetischen Physikalismus

Ohne die informationstechnischen Innovationen und die gesteigerten Rechnerleistungen
waére die weltweit organisierte Sequenzierung des menschlichen Genoms nicht mdglich
gewesen. Die Integration der Informationstechnik in die molekularbiologische Forschung
wird auch in Zukunft Uber mathematische Modellierung und Verarbeitung wichtige Bei-
trage fiir das Verstandnis molekularer Prozesse in Organismen beisteuern. Die Verbindung
von Molekularbiologie und Bioinformatik fiihrt jedoch Uber technische Neuerungen hin-
aus auch zu neuen Formen der Deutung von Lebensphdnomenen, die es zu hinterfragen
gilt. Hans Lenrach hat in mehreren Beitradgen deutlich gemacht, dass das Leben im Prinzip
als ,,eine Art Rechenprozess® verstanden werden konne, der in Milliarden Jahren entwi-
ckelt wurde: ,,Alle Lebensvorgange, die im Menschen oder anderen Organismen ablaufen,
werden durch die jeweiligen Erbinformationen gesteuert und kontrolliert.“'® Diese mathe-
matische Deutung der Grundlagen genetischen Wissens suggeriert eine zunehmende ,,Be-
rechenbarkeit” von Lebensphdanomenen und erzeugt hinsichtlich der Handlungsoptionen
Erwartungshaltungen, die von einer neuen Form von Kontrollierbarkeit und Planbarkeit
der ontogenetischen und biografischen Entwicklungen ausgehen.

Die Vorstellung von der DNA als mathematisch darstellbares und verarbeitbares Pro-
gramm halt an einer ontologisch gewordenen Metaphorik fest, die — in Anlehnung an die
klassische Physik — auf bestimmte thermodynamische Grundvorstellungen zuriickgeht.
Bereits Erwin ScuroDINGER konnte, ausschlielich mit den Sétzen der Thermodynamik
operierend, Lebendigsein als den Widerstand auffassen, den das Leben seinem Zerfall ent-
gegensetzt. Auf diesem Hintergrund waren Organismen thermodynamisch beschreibbare
Systeme, die sich der Zunahme der Entropie entgegenstellen. Das Genom konnte dann als
ein physikalisches System wie jedes andere beschrieben werden, und der Organismus wére
als einer seiner Folgezustande vorhersagbar.'’

Der thermodynamische ,,Ddmon* als fiktive Weltintelligenz, ,,die nur den Grenzbegriff
der Leistungsfahigkeit einer deterministischen Physik hatte darstellen sollen, wird zum
Leser des Chromosomen-Codes. Es wird das Gedankenexperiment einer Instanz gemacht,
die anhand der genetischen Anlage das Endprodukt der Ontogenese ablesen und voraus-
sagen konnte.“®

16 LenracH 1999; vgl. Lenrach 2001; vgl. hierzu auch Brenner 2002, S. 33.
17 Vgl. ScHrRODINGER 1987, S. 13-14.
18 BLUMENBERG 21983, S. 376.
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Unhinterfragt bestimmt die Physik das Entfaltungspotenzial der Gene und damit den
Organismus.*®

Angesichts der neueren Erkenntnisse der Molekular-, Entwicklungs- und Neurobiologie
Uber die enorme Plastizitat des menschlichen Genoms stellt sich aus natur- und wissen-
schaftsphilosophischer Perspektive die Frage, ob der Status des genetischen Wissens in je-
der Hinsicht mit dem Vorhersage- und Kontroll-Wissen sowie den Kausalitatsvorstellungen
der Kklassischen Physik verglichen werden kann resp. ob es darin aufgehen kann. Dies ist
nicht nur eine Frage der Zunahme der Komplexitat, sondern auch eine Frage des Wechsels
der Deutungskriterien im Rahmen unterschiedlicher Kontexte und der damit verbundenen
Erklarungskraft. Und um die sollte es uns ja gehen, wenn wir die Natur oder unsere Natur
verstehen und deuten wollen. In der Regel wird das Verhalten biologischer Systeme nicht
durch fundamentale Gesetze in der Art des Gravitationsgesetzes der Physik, sondern durch
spezielle Modelle beschrieben. Die fir diese Modelle geltenden GesetzméaRigkeiten ermdg-
lichen Vorhersagen oder gar die Kontrolle der Systeme nur in sehr eingeschranktem Mafe,
selbst wenn es sich um prinzipiell deterministische GesetzméaRigkeiten handeln sollte.

5. Naturalisierte Seele: Zum genetischen Essentialismus

Nach dem Jahrzehnte dauernden Prozess, die Frage, was denn biochemisch die Erbsubs-
tanz ausmacht — Eiweifl3e oder Nukleinséuren —, einer Antwort zuzufiihren, ist das bioche-
mische Milieu der DNA, ohne das sie ,,nichts* bewirkt, beinahe in Vergessenheit geraten.
Doch mit der nun beginnenden Funktionsanalyse kommen Proteom und Zelle wieder mehr
in den Blick. Dennoch halten sich hartnéckig Interpretationen, die der DNA den Status der
aristotelischen Seele oder des idoc (eidos) zukommen lassen: Die menschliche Form als
sein Wesen ist mit der DNA material gegeben und entwickelt sich als solche dynamisch
im und zum Menschen. Seine DNA zu verstehen hie3e, den Menschen zu verstehen, sie zu
beeinflussen hiefe, ihn verfiigbar zu machen. Frangois Jacos schreibt in der Logik des Le-
bendigen, dass in einem Organismus ,.ein von der Vererbung vorgeschriebenes Programm
verwirklicht (wird). An die Stelle der Absicht einer anima tritt von nun an die Ubersetzung
einer Botschaft.“?° Kann aber das Genom wirklich das moderne Aquivalent zu der von der
aristotelischen Philosophie des Lebendigen angenommenen Seele sein? Kann man auf der
Basis des heutigen genetischen Wissens noch davon sprechen, dass Gene das ,,mensch-
liche Wesen“ beschreiben, wie Richard Dawkins in seinem Band Das egoistische Gen
meint??! Das von AristoTeLEs zundchst nur als Denkprinzip gedachte Formelement des
gidog, die Seele als Prinzip des Lebendig-Seins und Mensch-Seins zur Deutung der Konti-
nuitdt der Identitdt des sich im stdndigen Werden befindlichen Individuums, wird zu einem
materialen Element der modernen Naturwissenschaften und Biotechniken. So betrachtet
musste bei jedem Klonvorgang das Wesen mit transferiert werden. Und genau hier liegt

19 Die nicht als Methode, sondern als Deutung verstandene Bioinformatik und die damit verbundene Vorstellung
von der Berechenbarkeit von Genom und Organismus erinnert an das Maschinenmodell von Organismen. Mit
Descartes und seinen Interpreten wandeln sich metaphorische Erklarungsmodelle mehr und mehr in ontolo-
gisch begriindete mechanistische Kdrperauffassungen (siehe besonders pe La MEetTriE, L’homme machine,
1748).

20 Jacos 1972, S. 10.

21 Dawkins 1994.
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der Fehler von naiven Deutungen des Klonens, wenn man glaubt, einen Menschen auf
diese Weise wiederzuerschaffen.

Genauer betrachtet, stehen sich beide Interpretationsmodelle — genetischer Physika-
lismus und genetischer Essentialismus — durchaus nahe, obwohl ihre Ausgangspositio-
nen grundverschieden sind. ,,Rechenmodell* und ,,£id0c-Modell* ergeben gleichermaBen
eine reduktionistische Interpretation der DNA-Seins- und -Wirkweise. Mathematisch-phy-
sikalischer und metaphysischer Reduktionismus als Deutungsmuster und -modelle fithren
auch zu normativen Konsequenzen, besonders fiir unser Krankheitsverstiandnis?? und un-
sere Vorstellungen von Eingriffen in das menschliche Genom. Die Ergebnisse der gegen-
wartigen Humangenomforschung lassen hinsichtlich der Plastizitdt des menschlichen Ge-
noms jedoch bislang weder mit der physikalistischen Perspektive den Schluss einer gene-
rellen Verfugungsmoglichkeit Gber Gesundheit, Krankheiten oder ,,Normalmerkmale* zu,
noch lasst sich mit der essentialistischen Interpretation aus dem heutigen Wissen (ber die
Expression von Genen ein grundsatzliches Eingriffsverbot in das Genom ableiten.?®

6. Lebenskontexte und Konzeptualisierungsbedingungen des Genetischen

Nach den Kenntnissen aus der Sequenzierung verschiedener Genome und der zunehmen-
den Identifizierung von Funktionsweisen der Gene stellt sich die Frage nach der Deu-
tung der Gene im Blick auf Differenzierungsleistung und Ontogenese neu. Die Bedeu-
tung der DNA fir Entwicklung und Vererbung ist unbestreitbar, doch Entwicklung und
Vererbung, Leben und Uberleben sind — schon biologisch betrachtet — an weitaus mehr
Elemente gebunden, wie besonders Zytologie, Embryologie und epigenetische Forschung
eindrucksvoll bestitigen.?* Im gréBeren Zusammenhang gesehen, verkniipfen das Genom
in der Zelle, die Zelle im Organismus und der Organismus in Lebensraum und Lebens-
zeit Genwelten mit Korperwelten, Umwelten und Lebenswelten. Sind Nukleotidsequenzen
bei Ackerschmalwand (Arabidopsis) und Mensch chemisch gleich, funktionell aber un-
terschiedlich zu deuten, dann zeichnet sich die Notwendigkeit einer funktionsorientierten
und damit kontextvarianten Interpretabilitat der Gene ab. In der Metapher der Sprache for-
muliert: Zur Syntax der Sequenz kommt die Semantik der Funktion. Die hermeneutische
Kraft flr eine kontextuelle Deutung ist jedoch zundchst erst zu erbringen und ergibt sich
nicht einfach aus den molekularen Voraussetzungen. Offensichtlich wird durch das Han-
deln von Molekularbiologe, Ziichtungsforscher oder Arzt die ,,Information* in die DNA
erst hineingetragen. Dieses Hineintragen ist aber gegeniiber dem Vorgefundenen — ange-
sichts der molekularen Struktur und der Geschichte des Molekiils — nicht beliebig.

Deutet man nun Gene oder Nukleotidsequenzen nicht nur auf der Basis ihrer chemi-
schen Zusammensetzung, sondern auch hinsichtlich ihrer Funktionalitat — insbesondere
im Sinne von Mdglichkeitsbedingungen —, dann ist eine solche Deutung an bestimmte
Pramissen gebunden, die den Deutungsrahmen der Funktionseinheiten angeben. Mit der
Beschreibung von Funktionen — so auch der von Genen oder Nukleotidketten — wird ein
Funktionieren ,,auf etwas hin* angezeigt. ,,Selbst wenn wir eine Funktion in der Natur ent-

22 Vgl. hierzu ausfiihrlich Lanzerarn 2000.
23 Vgl. WiLpreuer und Wooren 2001, S. 118—164.
24 Vgl. SpeyBroECK 2000, BAUER 2002.
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decken, wie es der Fall war, als wir die Funktion des Herzens entdeckten, besteht die Ent-
deckung in der Entdeckung der kausalen Prozesse zusammen mit der Zuweisung einer Te-
leologie an diese kausalen Prozesse. Das zeigt sich an der Tatsache, dass jetzt ein ganzes
Vokabular von Erfolg und Versagen angemessen ist, das den einfachen rohen Tatsachen der
Natur nicht angemessen ist.“%°

Erst unter diesen Voraussetzungen erscheint es sinnvoll, von ,,Mutation®, , Variation®,
»Normalgenom*, ,,.Code flir etwas* und schlieBlich von ,,Fitness* oder ,,Dysfunktion* zu
sprechen. Die Funktionszuschreibung kann nur im Rahmen eines Systems vorgingiger
Wertzuweisungen, das heillt Zwecken, teleologischer Annahmen, anderer Funktionen usf.
erfolgen. Setzt man voraus, dass fiir Organismen das Uberleben und die Reproduktion ei-
nen Wert haben — etwas, was in der Biologie hdufig unhinterfragt angenommen wird —,
dann konnen entsprechende ,,natlirliche Funktionen“ entdeckt werden, die dies im ent-
sprechenden Kontext unterstiitzen. Daher kdnnen die gleichen molekularen Strukturen bei
Arabidopsis und Homo sapiens sehr unterschiedliche biologische oder lebensweltliche Be-
deutungen annehmen, die sich nicht unmittelbar aus der Physik und der Chemie des Mo-
lekils ergeben.

Geht es nun darum, biologische Erkenntnisse in Begriffe und Satze zu fassen, das heif3t
biologische Phdnomene zu konzeptualisieren und zu propositionalisieren, dann sind damit
Fragen hinsichtlich der menschlichen Erkenntnisbedingungen angesprochen. Wenn Erken-
nen, bezogen auf das erkennende Subjekt, stets heif3t, etwas als etwas zu erkennen, ist
Erkenntnis ein sinngebender Bewusstseinsakt, der intentional auf einen zu erkennenden
Gegenstand bezogen ist und der durch Sprache symbolisiert wird, die dadurch selbst ei-
nen intentionalen Charakter erhélt. Intention und Intension sind wiederum an Rahmenbe-
dingungen wie Sprachregeln, Kulturrdume, Institutionen, Riten usf. gekniipft. Diese sind
u.a. von Lily E. Kay wissenschaftshistorisch untersucht worden. Gegenuber realistischen
und konstruktivistischen Deutungen des Genoms versucht Kay eine poststrukturalistische
Deutung, in der sich die Existenz von Genen oder DNA weder sich selbst, auRerhalb dis-
kursiver Bedingungen, verdankt, noch Gene als einfach tiber die menschliche Erkenntnis
hervorgebracht gedacht werden.?® Kays Herausarbeitung der Bedeutung der Rahmenbe-
dingungen fir die Konzeptualisierung genetischen Wissens — und dies ist aus poststruk-
turalistischer Perspektive nicht weiter verwunderlich — bleibt vor der Frage nach der Stel-
lung und Verantwortung des wissenden und erkennenden Subjekts sowie den Geltungsbe-
dingungen seiner Urteile, die letztlich zu einem Verfligen tber die Natur flhren, stehen.
Aber gerade im Verfligen werden die Konzeptualisierungen der Naturwissenschaftler mit
denen anderer — etwa von Kranken oder Verbrauchern — konfrontiert, die méglicherweise
ganz anderen Institutionen und Ritualen entsprungen sein kdnnen.

7. Metaphern der Naturverfiigung
Die Konzeptualisierungen von der Beschaffenheit der Natur sowie das damit verbundene

Naturverstandnis und Naturverhaltnis sind ohne Zweifel historischen Wandlungen unter-
worfen, die auch im Gebrauch unterschiedlicher Metaphern zum Ausdruck gebracht wor-

25 Searre 1997, S. 25.
26 Vgl. hierzu ausfihrlich Kay 2000.
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den sind. Die moderne Metapher, die DNA als ,,Code* oder ,, Text* zu verstehen, knipft
an die alte, historisch abgel6ste Metapher vom ,,Buch der Natur* an. Die Aufgabe wis-
senschaftlicher Metaphern-, Modell- und Analogiebildung liegt darin, den Zugang zu
Phanomenen als Wahrnehmen und Verstehen zu erméglichen. Doch beschrankt sich die
naturwissenschaftliche Wahrnehmungs- und Beschreibungsperspektive immer nur auf
Teilmomente eines Phdnomens unter bestimmten Rahmenbedingungen und st6f3t damit an
deutliche Grenzen, denn Metaphern, Modelle und Theorien sind héufig nur auf bestimm-
ten Betrachtungs- und Anwendungsebenen leistungsfahig. So ist etwa zu fragen, inwie-
fern Modelle eine in ihnen beschriebene Welt reprasentieren, wenn sie doch Abstraktionen
darstellen, die strenggenommen nicht beschreiben, was tatsachlich in der Welt der Fall ist,
sondern nur, was der Fall ware, wenn die Welt so ware, wie im Modell beschrieben? Ste-
cken hinter den modernen modellorientierten oder metaphorischen Konzeptualisierungs-
programmen physikalistische Theorien und Erklarungen, greifen sie bei der Deutung der
Natur der Gene zu kurz, nimmt man sie wortlich, gehen sie zu weit. Beim Wort genommen
erscheinen die Molekularbiologen im Lesen eines universalen Naturtextes als die neuen
Philologen des Lebens. Insofern sind mit der modernen Genforschung nicht nur Erkennt-
nisse, sondern auch Naturdeutungen und VerheiBungen verbunden, die Hintergrundannah-
men fur ihre Ergebnisse darstellen.

8. Genetisches Wissen als Lebenswissen

In der menschlichen Lebenswelt treffen Konzeptualisierungen der Biologie und Gene-
tik mit denen der Lebenswelt dann aufeinander, wenn Molekularbiologie in technischen
oder medizinischen Anwendungen (z. B. Genfood, Gen-Tests) praktisch wird oder wenn
sie zur Befriedigung der theoretischen Neugierde tibergreifende Deutungsfiguren (z.B.
die der Soziobiologie) ausbildet. Die Naturwissenschaften — wie eingangs erwahnt — sind
seit der Neuzeit unter anderem deshalb so erfolgreich, weil ihr Blick methodisch einge-
schrinkt ist und Aussagen immer nur unter vorher definierten Rahmenbedingungen zu-
treffen konnen. Fir die Biologie ist damit aber nur der Bereich der ,,Laborbedingungen*
abgedeckt. Wenn nun Aussagen tber das Genom auf der molekularen Ebene ansetzen, die
aber flir organismische, 6kologische oder lebensweltliche Geltungsbereiche gedacht sind,
dann kommt es zu semantischen Verschiebungen, die durch die urspriingliche Aussage
nicht gedeckt sind. Es sei denn, man macht bestimmte Hintergrundannahmen geltend, wie
die, dass sich auch unsere sozialen und lebensweltlichen Phanomene auf physikalische
GesetzmaBigkeiten reduzieren lassen. Da jedoch die Laborwirklichkeit different von der
Wirklichkeit der Lebenswelt ist, erdffnen sich hier Fragen danach, welchen Einfluss die
Biowissenschaften auf lebensweltliche Entscheidungen haben, welche Orientierungsleis-
tungen ihr dabei zukommen kénnen und welche Form der Verantwortung hierfiir wahrge-
nommen werden muss.

Im Kontext der Biologie reihen sich molekularbiologische Deutungsmuster in ein tra-
ditionell biologisches Methodenrepertoire und Denken ein. Doch wird dies bereits auf
der biologischen Ebene zunehmend mechanistischer, indem nédmlich der Organismus als
Ganzer, sein komplexes Verhalten und seine Umweltbeziehungen durch physikalistische
und genetizistische Denkweisen aus dem Blick kommen. Die Dominanz der Naturwis-
senschaften hat — jedoch fast ungenannt, denn der Begriff ,,Natur kommt als solcher hier
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kaum noch vor — zu einem neuen Naturverstandnis gefihrt. Das Verstehen der Natur ver-
lief Uiber ein Verfligen und Beherrschen etwa im Sinne Bacons oder Descartes und fiihrte
schlieBlich zu einem allgemeinen Deutungsanspruch wie bei HAeckeL oder Vertretern der
Soziobiologie (WiLson, DawkiNs U.a.). Das Deutungsanliegen wird auch in der Philoso-
phie aufgenommen, indem eine naturwissenschaftlich und zu einem grof3en Teil auch mo-
lekularbiologisch geprégte Sprache philosophische Deutungsmuster zu beherrschen be-
ginnt, wie dies beispielsweise bei Daniel Denner feststellbar ist.2” Aus soziobiologischer
Sicht halten die Gene — so der Soziobiologe Edward O. WiLson — die Kultur an der Leine.
Zwar sei die Leine sehr lang, aber die Werte bemessen sich zwangslaufig nach ihrer Wir-
kung auf den menschlichen Genpool.?® Hat sich die Molekularbiologie von einer Spezial-
disziplin zur allgemeinen Methode nahezu aller biologischen und medizinischen Diszipli-
nen entwickelt, ist sie — jedenfalls nach Auffassung einiger Autoren — jetzt auf dem Weg,
zu einer neuen Form postmoderner Meta-Physik zu werden. Bei den naturwissenschaft-
lich orientierten ,,Supratheorien* spielen philosophische und religitse Traditionen allen-
falls noch die Rolle des Materiallieferanten. Fehlende Konzepte fithren allzu oft zu dis-
ziplinimmanenten Deutungsmonopolen mit dem Drang zu Supradeutungsmustern (neue
,Leitwissenschaften* mit hohen Determinierungsgraden) sowie naturwissenschaftlichen
(von HaeckeL bis Watson) und philosophischen Utopien (von NieTzscHE bis SLOTERDIK).
Damit wird aus dem Projekt einer Rekonstruktion der Naturgeschichte, das eigentlich eine
Kulturleistung des Menschen darstellt, selbst determinierte und determinierende Natur.

9. Lebensplan und genetisches Wissen

Wenn wesentliche hermeneutische Rahmenbedingungen fiir die Konzeptualisierung ge-
netischen Wissens in der Weise der Wissenstransformation vom naturwissenschaftlichen
Arbeitsfeld in die lebensweltlichen Bewandtniszusammenhénge liegen, dann kommt der
Frage nach der Integrationsleistung dieses Wissenstyps in einen individuellen Lebensplan
entscheidende Bedeutung zu. Der konkrete Stellenwert pradiktiven Wissens im Leben ei-
nes Menschen hdngt davon ab, ob und auf welche Weise er flir sich einen Lebensplan for-
muliert oder formulieren kann. Der Begriff des ,,Lebensplans® ist in diesem Zusammen-
hang nicht wortlich zu verstehen. Er stellt vielmehr einen metaphorischen Ausdruck dar,
der den Zustand beschreibt, dass ich mich in der Lage sehe, Vereinheitlichungen von sach-
lich und zeitlich differenten Handlungsepisoden selbst im Rahmen meines Lebensvollzugs
vorzunehmen. Die praktische Bedeutung eines Lebensplans ,liegt in der Anstrengung, die
Abschnitte des Lebens an einem richtungsweisenden Konzept auszurichten“,? um einen
kohdrenten oder konsistenten Umgang mit unterschiedlichen lebenspraktischen Entschei-
dungssituationen zu finden. Ein Mensch zeichnet sich durch seine Orientierung an einem
Lebensplan als ein wertendes Subjekt aus, das sich von einem Menschen unterscheidet,
der sich nur zu einer aneinander gereihten Ad-hoc-Abwégung im Stande sieht.* Dann soll-

27 Vgl. Dexnert 1997. Ahnliches gilt fiir den Einfluss der Neuro- und Informationswissenschaften auf die
Mind-and-brain-Debatte: vgl. Dexnert 1978 und 1994.

28 Vgl. WiLson 1978, S. 204-217.

29 SturmaA 2008, S. 298.

30 Vgl. hierzu Sturma 2008, S. 289—304; TavLor 1985, S. 197—-199.
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ten in Konfliktfdllen die am Lebensplan orientierten langfristigen Verfiigungen prioritér
gegeniiber unmittelbaren Erlebenszustanden behandelt werden.® Zu fragen ist dann im
Zusammenhang mit prédiktivem genetischem Wissen, was mir im Blick auf die gene-
relle Ausrichtung meines Lebens ein Wissen fiir meine Lebensfiihrung bringt, das sich auf
ein zukunftiges Ereignis bezieht wie etwa eine Krankheitsmanifestation. Darauf wird man
keine Antwort aus der Dritten-Person-Perspektive der Wissenschaft geben kénnen, son-
dern nur aus der lebensweltlichen Perspektive der Ersten Person. Genau diese Perspektive
ist aber aus prinzipiellen Erwégungen heraus dem wissenschaftlichen Zugriff entzogen.
Der Lebensplan kann Kontingenz und Verschiedenheit keineswegs ausschlie3en, son-
dern muss sie von vornherein als konstitutive Elemente der Handlungsbedingungen aner-
kennen. Darlber hinaus kénnen die Einstellungen zu bestimmten Handlungsoptionen und
die sich daraus ergebenden Anderungswiinsche in verschiedenen Lebensabschnitten extrem
variieren. Bei der Verwirklichung eines Lebensplans ist entsprechend die Mdglichkeit ver-
nunftig begriindeter Verdnderungen in Betracht zu ziehen. Hier bieten genetische Tests un-
ter Umsténden die frithe Moglichkeit einer gerechtfertigten Revision, um einer erzwunge-
nen Revision im Falle einer Krankheitsmanifestation, die plotzlich und unerwartet kommt,
vorzubeugen. Gleichwohl birgt die nur probabilistische Aussagekraft der meisten Testergeb-
nisse ihre pradiktiven Schwierigkeiten flr die konkrete Lebenspraxis. Aber gerade die Ent-
wicklung von genetischen Testverfahren bei neurodegenerativen Erkrankungen zeigt, dass
Pradiktionen die Mdglichkeit von Revisionen erdffnen, die im Falle der Krankheitsmanifes-
tation nicht mehr oder nicht mehr im ausreichenden Maf gegeben sind, wenn ndmlich die
Fahigkeit zur Selbstbestimmung — und damit auch zur Revision — zunehmend schwindet.

10. Genomische Deutung und menschliches Selbstverstandnis

Zur Einordnung in den Lebensplan, also der Deutung meiner ersten Natur im Blick auf
meine zweite Natur und ihre Optionen, bendtige ich als derjenige, an dem ein pradiktiver
Test durchgefuhrt wird, Interpretationshilfe, also eine Einschatzung der Grunde, wie ich
einen genetischen Befund lebenspraktisch einzuordnen habe. Bei sprachlichen AuRerun-
gen gehen wir davon aus, dass ihre Bedeutung auf der Intention des Sprechers beruht, der
seinen Sprechakt in Ubereinstimmung mit den Regeln sprachlicher Konvention ausfiihrt.
Eine sprachliche Ubermittlung der Griinde und eine Preisgabe der darin enthaltenen Deu-
tungsmuster kann nur dann erfolgreich gelingen, wenn fir Sprecher und Adressaten die
AuRerung oder das Zeichen iibereinstimmend einen Grund fiir eine Meinung oder eine
Handlung darstellen. Eine gelingende Kommunikation verlangt einen weitgehenden Kon-
sens Uber das, was als Grund zahlen kann.*® Die Teilnehmer in diesem Interaktionsprozess
mussen eine wechselseitig verlassliche Einschatzung ihrer Interessen teilen, aber auch be-
stimmte Uberzeugungen und Wertschatzungen, tiber deren Festlegungen sie sich expressiv
austauschen.®* Dabei ist der gemeinsame Bezugspunkt die geteilte Lebenswelt. Es ist die

31 Vgl. hierzu auch die Unterscheidung von Dworkin zu ,,critical interest und ,,experiential interest* (Dworkin,
1993, S.201-202).

32 Vgl. Nipa-RomELIN 2009, S. 14,

33 Vgl. ebenda, S. 15.

34 Vgl. Branpom 2000, S. 896.
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lebensweltliche Sprachpraxis selbst, die eine konventionelle Regularitit aufweist, die ver-
lassliche Verstandigung zuldsst.

Doch kann diese Verstandigung misslingen, wenn naturwissenschaftlich geschulter Arzt
und der aus seiner Lebenswelt gerissene Ratsuchende zusammenkommen, um gemein-
sam Handlungsentscheidungen zu treffen, die den gesamten individuellen Lebensplan des
Patienten beeinflussen. Denn die Ebene der molekularen Genetik ist in hohem Malf3e abstrakt
und von zahlreichen mittelbaren Theorieelementen interpretatorisch abhéngig, wahrend die
Aisthesis des Krankheitserlebens und die damit verbundenen praktischen Konsequenzen
sich als (iberaus konkret und unmittelbar darstellen. Macht Ersteres das Ausbildungspoten-
zial des Humangenetikers aus, stellt sich Letzteres als die Welt des betroffenen Patienten dar.

Die durch technische und medizinische Anwendungen so bedeutend gewordenen Bio-
wissenschaften und die aus ihnen hervorgehenden Erklarungsmodelle der Welt der Gene
haben daher fiir das menschliche Selbstverstdndnis nicht nur den Charakter von Ful3noten.
So wird in der Internetprasentation des Internationalen Humangenomprojekts das mensch-
liche Genom als das ,,molekulare Selbst* beschrieben. Das ,,Selbst* wird hier offensicht-
lich gedacht als in Form von konzeptualisierten DNA-Abschnitten.®> Damit wird eine hoch-
problematische szientistische Interpretation der genomischen Wirklichkeit angenommen.
Demgegenuber ist eine gewissenhafte Verstandigungspraxis tber die Konzeptualisierungs-
bedingungen biologischer Phdnomene als Basis fur die Generierung von praktischem ge-
netischen Wissen jene Voraussetzung, auf die eine gelungene humangenetische Beratung
aufbauen kann. Denn die Aussagen ,,Auf der DNA Ihres Chromosoms 4 l&sst sich eine Ver-
mehrung des Tripletts CAG feststellen” oder ,,Sie haben eine genetische Disposition fur
die schwere neurodegenerative Erkrankung Chorea Huntington* oder ,,Sie werden mit der
Wiahrscheinlichkeit p, zum Zeitpunkt t, die Kontrolle Gber Ihren Kérper und Geist zuneh-
mend verlieren und werden mit der Wahrscheinlichkeit p, zum Zeitpunkt t, sterben* gehen
zwar auf enge empirische Befunde zuriick, haben aber sehr unterschiedliche lebenswelt-
liche Bedeutungen. Die Aussagen treffen fur gewohnlich in der genetischen Beratung als
einer Kommunikationssituation zwischen naturwissenschaftlich ausgebildetem Arzt und
einem medizinischen Laien zusammen, die in vollig unterschiedlichen Sprachspielen zu-
hause sind. Der Ratsuchende will wissen, welche praktische Bedeutung ein bestimmter
krankheitsdisponierender Abschnitt auf der DNA fir ihn hat. Hinsichtlich unseres Verhélt-
nisses zum eigenen Korper, als Verhéltnis zu unserer eigenen Natur, die wir nicht nur ha-
ben, sondern auch sind, kann der Umgang mit dem individuellen Genom, je mehr wir dar-
Uber wissen, von lebensentwurfsbestimmender Bedeutung sein. Die exakte laborbedingte
Aussage der theoretischen Naturwissenschaften fallt nicht mit der einzelfallbezogenen Aus-
sage der handlungsorientierten Medizin zusammen. Prognoseunsicherheit und die nur sta-
tistisch auszumachende — das heiflt auf groRe Populationen bezogene — Korrelation zwi-
schen Abschnitten der DNA und Eigenschaften beeinflussen hinsichtlich des Umgangs mit
unserer eigenen Natur unsere Fremd- und Selbstzuschreibungen. Es geht also nicht nur um
einen medizinwissenschaftlichen Krankheitswert, sondern um Lebensplanung, Ein- oder
Ausschluss aus sozialen Sicherungssystemen, gesellschaftlichen Stigmatisierungsprozes-
sen. Daher gilt gerade hinsichtlich genetischer Testverfahren, dass eine wissenschaftlich
wie ethisch verantwortbare Beratung nur dann erfolgen kann, wenn deutlich wird, welche

35 Das Human Genome Project spricht von: ,,Our Molecular Selves“: http://www.genome.gov/25520211
[02.11.2012].
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Art der Aussage in welchem Kontext Bestand und Gliltigkeit hat im Blick auf den je ein-
zelnen Lebensentwurf. Wert und Zwecksetzungen von Wahrscheinlichkeitsaussagen sind
in einem lebensweltlichen Kontext zu bestimmen, damit eine Beratung aufgrund mangel-
hafter Kenntnisse nicht einem Orakelspruch gleichkommt. Vom beratenden Arzt wird inso-
fern nicht nur eine medizinisch-technische, sondern auch eine hermeneutische Kompetenz
erwartet,® die in den jeweiligen doxastischen Festlegungen beriicksichtigt werden muss.

Doch auch derjenige, der mit der Frage konfrontiert ist, ob er sich einem Gentest unter-
ziehen will oder ob er ein bereits vorhandenes Testergebnis tUberhaupt erfahren will, steht
vor einer groRen praktischen und hermeneutischen Aufgabe. Denn die klassisch-aufklére-
rische Annahme, jede Information sei ein Gewinn fir die Selbstbestimmung, kann in Be-
zug auf die pradiktive Medizin nicht grundsatzlich bestatigt werden. Auch wenn das ein-
gangs bemuhte Bild der Wissensgesellschaft anderes suggeriert. Ganz im Gegenteil kann
eine gewisse Form der Ungewissheit und Schicksalshaftigkeit die Handlungsfreiheit eher
steigern. Zur wahren Autonomie gehort es dann, bestimmte Informationen nicht zu haben
und nicht zu wollen, aber selbst bestimmen zu kdnnen, welche dies sind und vor allem: zu
welchem Zeitpunkt man sie haben méchte. Dann ist die Méglichkeit, sich selbst begrenzen
und dadurch verwirklichen zu kénnen, offensichtlich Bestandteil der Autonomie.*” So pa-
radox dies klingen mag: Das Problem des richtigen Umgangs mit Wissen stellt sich auch
dann, wenn man von seinem Recht auf Nicht-Wissen Gebrauch macht: Denn ,,aufgeklar-
tes Nicht-Wissen* setzt voraus, dass ich antizipieren kann, was ich hinsichtlich meines Le-
bensentwurfs verpasse und welches Gefahrdungspotenzial ich méglicherweise eingehe,
wenn ich auf eine bestimmte Form von Wissen ausdriicklich verzichte.

Die Deutungen von Natur und Selbst durch Molekulargenetik, Biologie, Medizin und
individuelle kulturvariante Lebenswelt kdnnen — wenigstens zurzeit — nicht einheitssprach-
lich entfaltet werden. Sie lassen lebensweltliches und genetisches Wissen zundchst als in-
kommensurables Wissen mit je eigenen Geltungsbedingungen erscheinen. Angesichts einer
notwendigen Verortung genetischen Wissens in der individuellen Lebenswelt erscheint die-
ser Status quo als wenig befriedigend. Eine jeweils monistische Verdrangung oder Hege-
monie der einen oder der anderen Seite scheint aber hermeneutisch unbefriedigend und der
Sache nicht angemessen zu sein. Wenn wir mit theoretischen Inkommensurabilitaten leben
kdénnen (denn hier kann vieles offen bleiben, ohne dass weitreichende Konsequenzen zu be-
furchten wéren), in der lebensweltlichen Praxis aber nicht, dann deutet dies auf einen pra-
xisbezogenen Ldsungsansatz hin, der weder pragmatistisch noch utilitaristisch sein kann.
Es sind die praktischen Erfordernisse, die nach einem inter- und multidisziplinéren Diskurs
Uber Sprach- und Theoriebarrieren hinweg verlangen. Damit macht die lebensweltliche Pra-
xis den interdisziplindren Diskurs nicht einfach nur zum Desiderat, sondern zur praktischen
Notwendigkeit. Die Deutung genetischer Tests, die Kriterien gentechnischer Eingriffe und
die Frage nach dem menschlichen Selbstverstandnis auf dem Hintergrund der Ergebnisse der
Genforschung haben eine zu hohe Praxisrelevanz, als dass man den Graben zwischen den
verschiedenen Sprachkulturen einfach akzeptieren kdnnte und die brennenden Fragen einem
Markt der Beliebigkeiten preisgeben dirfte. Daher scheint es im Falle der Humangenetik
von grofRer Bedeutung zu sein, dass sie sich nicht als eine neutrale Dienstleisterin und An-
bieterin von genetischen Daten versteht, sondern ihre kommunikative Prasenz im Kontext

36 Vgl. Lanzerath 2000, S. 286.
37 Vgl. hierzu Lanzerats 2003, S. 120—135.

NovaActa Leopoldina NF 117, Nr. 396, 87—105 (2013) 103



Dirk Lanzerath

des drztlichen Auftrags sieht, um als ein Angebot fiir Ratsuchende in Form einer hermeneuti-
schen Hilfestellung gegen technizistische Verkiirzungen zur Verfligung zu stehen. Dies kann
durchaus bedeuten, auch aus anderen Disziplinen, wie der Psychologie, ein interdisziplina-
res Konzept der Hilfestellung zu erarbeiten. Ein Feilbieten der Datenerhebung tber Internet-
annoncen oder andere nicht in den arztlichen Kontext eingebettete Anbieter verbietet sich
aufgrund der aufgefiihrten Bedenken, weil sie genau an dieser hermeneutischen Schnittstelle
durch ihr hohes Potenzial an Storanfalligkeit nicht leistungsfahig sind.
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Gesundheit und Krankheit im Zeitalter
der Postgenomik

Thomas Lemke (Frankfurt am Main)

Zusammenfassung

Ziel des Beitrags ist es, Grundlinien fiir eine umfassende Analyse der gesellschaftlichen Voraussetzungen, Dy-
namiken und Implikationen prédiktiver Gentests zu skizzieren. Dabei sollen drei unterschiedliche Theorietradi-
tionen zusammengefiihrt werden: Intuitionen der neueren Wissenschafts- und Technikforschung, die die syste-
matische Koproduktion von Technik und Gesellschaft untersucht, Einsichten der neueren politischen Soziologie
und der Governance-Forschung, vor allem der ,,Gouvernementalitatsstudien®, sowie kulturwissenschaftliche
Analysen biomedizinischen Wissens.

Im ersten Teil umreil3e ich zun&chst knapp die sozio-technischen Konstellationen, die Genese und Verbreitung
préadiktiver Gentests gepragt haben, um dann im zweiten Teil die sozio-kulturellen Kontingenzen herauszustellen,
die den Einsatz dieser Technologie charakterisieren. Der dritte Teil arbeitet die sozio-politischen Transformations-
prozesse seit den 1970er Jahren und die Auflosung der klaren und eindeutigen Grenzlinie zwischen Gesundheit und
Krankheit heraus, die zusammen wichtige Kontextbedingungen fir die Entwicklung und Ausbreitung pradiktiver
Gentests bilden. Im vierten Teil soll auf ausgewahlte gesellschaftliche Folgen des Einsatzes préadiktiver Verfahren
eingegangen werden. Am Ende steht ein Ausblick auf die Zukunft des Programms einer préadiktiven Medizin an-
gesichts der heute moglichen extrem schnellen und kostengiinstigen Genomsequenzierung.

Abstract

The article develops conceptual ideas for a comprehensive analysis of the social conditions, dynamics and impli-
cations of predictive genetic testing. To achieve this objective, | bring together three different theoretical tradi-
tions: findings from science and technology studies that explore the systematic co-production of technology and
society; insights from political sociology and research on governance, especially “studies of governmentality”,
and finally cultural studies of biomedical knowledge.

The first part of the paper briefly presents the social and technical constellations that shape the development
and extension of predictive genetic testing, while the second part focuses on the social and cultural contingencies
that characterize the use of this technological option. The third part addresses the social and political transfor-
mations that have taken place since the 1970s and the dissolution of a clear and stable boundary between health
and disease. These two developments mark important contexts and conditions for the increasing use of predic-
tive genetic testing. The fourth part of the paper analyses social consequences brought about by the use of this
technological device. The article closes with some reflections on the future of the idea of predictive medicine.

1. Einleitung
Die Sequenzierung des menschlichen Genoms, die darauf basierende Entwicklung medi-

zinisch-genetischer Techniken sowie die zunehmenden Kenntnisse tber die Funktion von
Genen haben in den letzten Jahren zu einer beeindruckenden Ausweitung genetischer Tests

107



Thomas Lemke

gefiihrt.! In diesem Zusammenhang ist auch eine qualitative Verschiebung zu beobachten:
Der Schwerpunkt des gendiagnostischen Angebots verlagert sich von den relativ seltenen
monogenetischen hin zu weit verbreiteten, multifaktoriellen Erkrankungen. Ins Zentrum
riicken nun molekulargenetische Untersuchungen, die Veranlagungen fur komplexe Lei-
den wie beispielsweise Herz-Kreislauferkrankungen, Asthma, Krebs oder Diabetes erfas-
sen sollen.

Eine zentrale Rolle in diesem doppelten Transformationsprozess spielen pradiktive
Gentests. lhre medizinethische und gesellschaftliche Brisanz liegt darin, dass sie Ge-
sunde als ,,genetische Risikopersonen® begreifen und dadurch zur ,,Entgrenzung* der
Medizin beitragen. Um das erklarte Ziel solcher Untersuchungen — die Vermeidung oder
Linderung zukiinftiger Krankheiten — zu erreichen, miissen gendiagnostisch identifi-
zierte ,, Trager* entsprechender Dispositionen beobachtet und gegebenenfalls lber viele
Jahre prophylaktisch behandelt werden, ohne dass sicher gesagt werden kann, dass die
Krankheit ohne Behandlung ausgebrochen wére oder sich unter der Behandlung nicht
doch entwickelt.

Bislang ist erst ansatzweise untersucht, welche Konsequenzen damit fiir die Betroffe-
nen selbst verbunden sind, und wie dieser neue Risikostatus in Gesundheitswesen und Ge-
sellschaft bewertet wird. Hinzu kommt, dass der klinische Nutzen sehr unterschiedlich ein-
geschatzt wird. Dies liegt zum einen daran, dass die meisten Untersuchungsergebnisse nur
probabilistische Aussagen zulassen und lediglich auf ein erhohtes Krankheitsrisiko ver-
weisen. Zum anderen fehlen héufig wirksame und risikoarme prophylaktische MaBnah-
men, mit denen das Auftreten der Krankheit verhindert werden kann. In vielen Féallen ist
daher ungeklart oder strittig, ob und in welcher Weise die Getesteten von pradiktiven Un-
tersuchungen profitieren. Oft wird der Nutzen vor allem im wissenschaftlichen Erkennt-
nisgewinn, in der Risikoaufklarung und in der Hoffnung gesehen, das Erkrankungsrisiko
kiinftiger Generationen verringern zu kénnen.

Der folgende Beitrag skizziert Grundlinien flir eine umfassende Analyse der gesell-
schaftlichen Voraussetzungen, Dynamiken und Implikationen pradiktiver Gentests. Dabei
werden drei unterschiedliche Theorietraditionen zusammengefihrt: Intuitionen der neue-
ren Wissenschafts- und Technikforschung, die die systematische Koproduktion von Tech-
nik und Gesellschaft untersucht, Einsichten der neueren politischen Soziologie und der
Governance-Forschung, vor allem der ,,Gouvernementalitatsstudien*, sowie kulturwissen-
schaftliche Analysen biomedizinischen Wissens.

Im ersten Teil umreile ich zunéchst knapp die sozio-technischen Konstellationen, die
Genese und Verbreitung pradiktiver Gentests gepragt haben, um dann im zweiten Teil die
sozio-kulturellen Kontingenzen herauszustellen, die den Einsatz dieser Technologie cha-
rakterisieren. Der dritte Teil arbeitet die sozio-politischen Transformationsprozesse seit den
1970er Jahren und die Aufiosung der klaren und eindeutigen Grenzlinie zwischen Gesund-
heit und Krankheit heraus, die zusammen wichtige Kontextbedingungen fur die Entwick-
lung und Ausbreitung préadiktiver Gentests bilden. Im vierten Teil soll auf ausgewahlte ge-
sellschaftliche Folgen des Einsatzes pradiktiver Verfahren eingegangen werden. Am Ende
steht ein Ausblick auf die Zukunft des Programms einer préadiktiven Medizin angesichts
der heute moglichen extrem schnellen und kostengiinstigen Genomsequenzierung.

1 Dieser Artikel greift auf Argumente zuriick, die ausfuhrlicher an anderer Stelle entwickelt sind (vgl. KoLLek
und Lemke 2008, LemkE und KorLek 2011).
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2. Konstellationen

Die Analyse des Verhéltnisses von Technologie und Gesellschaft wird durch zwei ein-
ander diametral gegeniberstehende Untersuchungsperspektiven dominiert. Die technik-
deterministische Position begreift Technologien als Anwendung und Materialisierung
wissenschaftlichen Wissens, das — so die hier vorherrschende Sichtweise — weitgehend
unabhéngig von gesellschaftlichen Verhéltnissen und politischen Interessen nach rein ob-
jektiven, wissenschaftsimmanenten Kriterien gewonnen werde. Diese Akzentsetzung birgt
die Gefahr, gesellschaftliche Verhéltnisse als Folge (der Anwendung) von Technologien zu
betrachten. Unterschlagen wird in dieser Perspektive die konstitutive Bedeutung des Sozi-
alen flr die Genese, Struktur und Aneignung von Technologien. Die Gentechnik erscheint
so0 als ein Faktum, an das sich Gesellschaft und Individuum anpassen.

Auf der Gegenseite finden sich sozialkonstruktivistische Ansétze, die Technologien vor
allem als Projektionsfliche sozialer Praktiken begreifen. In dieser Tradition werden tech-
nologische Artefakte als interpretationsabhangig und kontextsensibel angesehen. So rich-
tig und fruchtbar diese Analyseperspektive ist, bleibt kritisch zu konstatieren, dass Tech-
nologien hier haufig allein als Ausdruck von Machtverhéltnissen und Wissensordnungen
begriffen werden, ohne dass ihnen selbst Materialitat und Eigensinn zukdme. In den Blick
geraten hier vor allem die sozialen und kognitiven Organisationsformen von Wissenschaft
und Technik, wéhrend Spannungen und Konflikte zwischen technologischen Artefakten
und ihrer gesellschaftlichen Aneignung tendenziell dethematisiert werden. Auf diese
Weise bleiben aber auch mogliche Widerstandsformen und Verweigerungspraktiken sys-
tematisch ausgeblendet.

Es erscheint mir notwendig, sowohl iiber die technikdeterministische Option als auch
Uber die sozialkonstruktivistische Alternative hinauszugehen. Gegen einseitig verfahrende
Erklarungsansatze untersucht die neuere Wissenschafts- und Technikforschung die syste-
matische Koproduktion von Technik und Gesellschaft.? Die Fruchtbarkeit dieser theoreti-
schen Perspektive fur die Analyse préadiktiver Tests haben Lene Kocu und Dirk STEMERDING
bereits 1994 in ihrer Analyse der Einflihrung des Screenings auf Zystische Fibrose (CF) in
Déanemark eindrucksvoll aufgezeigt (Kocn und StemerbpiNGg 1994). Sie wiesen nach, dass
die Anwendung der neuen Technologie auf der Existenz einer entsprechenden ,,Umwelt*
beruhte, in der die Technologie erst eingesetzt werden konnte. Kocn und STEMERDING ZU-
folge war die Einfuhrung des Screenings weder darauf zuriickzufuihren, dass die Gesell-
schaft Uber die Anwendung der Technologie entschied, noch darauf, dass sich die Techno-
logie der Gesellschaft aufzwang. Vielmehr sei die Etablierung des Screenings auf Zystische
Fibrose das Ergebnis eines Zusammenspiels von technischen Optionen, einer bestehenden
oder neu geschaffenen gesellschaftlichen Nachfrage und bestimmten Akzeptanzbedingun-
gen. Fir die Autoren spielen existierende Praxisformen und ,,Regime* eine besondere Rolle
fiir die Einflhrung des CF-Screenings, etwa die bereits etablierte Pranataldiagnostik, die
hohe offentliche Akzeptanz der Abtreibung und eine Kultur, die personlicher Freiheit und
autonomen Entscheidungsprozessen eine zentrale Bedeutung beimisst.

Die Perspektive der sozialwissenschaftlichen Wissenschafts- und Technikforschung
offnet den Blick fiir jene Akteure, Netzwerke und Regime, die die Anwendung pradik-
tiver Gentests in der Gesellschaft malRgeblich formen und vorantreiben; dariiber hinaus

2 SINGER 2003, BeLLIGER und KrieGer 2006, Latour 2007.
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macht sie Nachfrage- und Akzeptanzbedingungen als variable und flexible Bestandteile ei-
nes Artikulationsprozesses sichtbar — statt sie als unhinterfragte oder unmittelbar gegebene
Faktoren einfach vorauszusetzen. Fir die Einflhrung und Akzeptanz préadiktiver Gentests
dirfte die Nutzung von bereits etablierten Netzwerken und Akteursallianzen entscheidend
sein. Darunter fallen erstens die Diskussionen iiber Moglichkeiten und Grenzen der Nut-
zung identifikatorischer Gentests, z. B. fiir eine forensische bzw. kriminalistische Nutzung
(,,genetischer Fingerabdruck®) sowie der Einsatz von DNA-Analysen durch Asylbehor-
den, Familiengerichte und besorgte Viter. Es ist anzunehmen, dass die 6ffentliche Diskus-
sion und Darstellung pradiktiver Gentests von der Aussagekraft identifikatorischer Gen-
analysen nicht unbeeinflusst bleibt und sich mit ihnen dhnliche Prézisionserwartungen
verbinden. Zweitens erscheinen pradiktive Gentests auch als Fortsetzung gesellschaftlich
bewéhrter (prénatal-)diagnostischer Angebote. Pradiktive postnatale Tests werden als Aus-
weitung einer eingefiihrten Technologie und deren Ubertragung auf Erwachsene wahrge-
nommen. Sie lassen sich drittens aber auch als ,,Verlangerung* oder ,,Vertiefung* von in
der medizinischen Praxis bereits etablierten diagnostischen Tests begreifen, sie sollen iber
Krankheitsrisiken aufkldren, bevor das Leiden ausbricht und medizinische Interventionen
zeitlich nach vorne verlagern.

Impulse konnen auch von Akteuren gesetzt werden, die bisher nicht Bestandteil exis-
tierender Netzwerke waren, jedoch im Zuge der Entwicklung molekularbiologischer und
gendiagnostischer Technologien Anschluss daran finden. Dazu gehdren vor allem die An-
bieter entsprechender Technologien, die neue Aktions- und Geschaftsfelder zu entwickeln
versuchen. Angesprochen sind hier nicht nur Unternehmen der Biotechnologiebranche,
sondern auch Hersteller neuer Software und Datenverarbeitungstechnologien, die fir die
Nutzung von Genomdaten erforderlich sind. Mit ihnen werden die etablierten Allianzen
und Regime, die Uberwiegend im medizinischen Bereich verortet sind, durch auBermedizi-
nische Interessen erganzt, die der Nutzung genomanalytischer Techniken in diesen Berei-
chen eine besondere Dynamik verleihen und sie teilweise anderen Wertorientierungen und
Zielvorstellungen unterordnet. Deutlich wird dies unter anderem an den professionspoli-
tischen Verschiebungen im Bereich der Gendiagnostik: Wurden genetische Untersuchun-
gen bis vor einigen Jahren nahezu ausschliellich von Humangenetikern im Kontext ihres
professionellen Selbstverstandnisses durchgefiihrt, ist die Anordnung solcher Tests heute
nicht nur Teil der alltaglichen fachérztlichen Praxis geworden, internetbasierte Vertriebs-
wege ermoglichen dariiber hinaus neue Geschéftsfelder, die sich nationalstaatlichen Rege-
lungsbemihungen entziehen.

3. Kontingenzen

Fur die vorgeschlagene Analyse pradiktiver Gentests ist es jedoch nicht ausreichend, allein
auf die Einsichten der Wissenschafts- und Technikforschung und deren Interesse fiir sozio-
technische Konstellationen und die systematische Koproduktion von Technik und Gesell-
schaft zurlickzugreifen. Es ist ein zweiter Analyseschritt erforderlich, der die Erkenntnisse
der kulturwissenschaftlichen Forschung zu biomedizinischen und biotechnologischen
Innovationsprozessen in die Analyse einbezieht.® Diese Forschungsperspektive erlaubt es,

3 Goobp 1995, Davison 1996, Lurton 2003, Burri und Dumit 2007.
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die kulturelle Selektivitdt von Technologien und ihre konfliktuelle gesellschaftliche An-
eignung herauszuarbeiten. Die Implementierung genetischer Technologien hangt entschei-
dend von kulturellen Faktoren wie rechtlichen Traditionen, politischen Institutionen oder
religidsen Orientierungen ab.* Die Auseinandersetzung mit naturwissenschaftlich-medizi-
nischem Wissen und technologischen Angeboten ist aber auch Teil einer soziokulturellen
Praxis, in welcher die Betroffenen ihre eigenen Werthaltungen und Erfahrungen artiku-
lieren.® Es ist daher notwendig, der Aneignung und Aufnahme genetischer Technologien,
aber auch ihrer Ablehnung oder ,,Umdeutung* besondere Aufmerksamkeit zu schenken.
Wenn sich Technologien nicht einfach aufgrund einer wissenschaftlichen Logik durchset-
zen, sondern sie in einem konflikthaften Feld entstehen, stellt sich die Frage, in welcher
Form sie angeeignet und/oder zurlickgewiesen werden: In welcher Weise tbernehmen und
modifizieren Subjekte biowissenschaftliche Deutungsmuster fiir die eigene Lebensfiih-
rung? Begreifen sie sich als von Genen gesteuerte Organismen, als ,, Trager™ von geneti-
schen Mutationen oder Risiken, als Menschen, die bestimmte genetische Eigenheiten mit
anderen teilen — oder lehnen sie im Gegenteil solche Beschreibungsweisen und Interpre-
tationsmodelle ab? Welche alternativen Deutungsmuster und Erklarungsvorschlage konn-
ten dabei eine Rolle spielen? Welche Bedeutung hat hier beispielsweise das Leitbild der
»individualisierten Medizin“, mit dem die biomedizinische Forschung im Zusammenspiel
mit Akteuren der pharmazeutischen Industrie auf die widerspriichlichen Anforderungen zu
reagieren versucht, die von der Gesundheitsokonomie einerseits und technologischen In-
novationen andererseits an das Gesundheitswesen gestellt werden?®

Es ist sinnvoll und notwendig, diesen Prozess als eine eigensinnige Aneignung und ge-
rade nicht als rezeptive Annahme zu begreifen. Auch in diesem Fall soll eine relationale
Perspektive gegenlber einseitigen oder extremen Positionierungen den Vorzug erhalten.
Nach der hier vertretenen Einschitzung sind die Betroffenen weder ,, Tdter” noch ,,Opfer
oder ,,Objekte* von Technologien, sondern ,,MitspielerInnen* (SINGer 2003). Sie sind kei-
neswegs passiv im Umgang mit neuen genetischen Technologien oder in der Aneignung
biowissenschaftlichen Wissens, sondern greifen aktiv in diese Prozesse ein und sie gestal-
ten sie mit.” Die sie leitenden vielfiltigen und heterogenen Vorstellungen, Bediirfnisse und
Werthaltungen bestimmen die Akzeptanz von Technologien. Diese kulturelle Dimension
genetischer Technologien bleibt hdufig unterbelichtet. Beispielsweise gehen viele Untersu-
chungen Uber die psychischen und sozialen Implikationen pradiktiver Gentests davon aus,
dass die Aufrechterhaltung der Gesundheit fur die Betroffenen einen zentralen Wert dar-
stellt, der konkurrierende oder konfligierende Ziele tendenziell in den Hintergrund dréngt.
Dass dies nicht immer und notwendig der Fall ist, zeigt eine Reihe instruktiver Fallstu-
dien.? Ebenso gehen viele Analysen von einer relativ unproblematischen und eindeuti-
gen Beziehung zwischen einer gegebenen genetischen Information und daraus folgen-
den Handlungsimpulsen oder -motivationen aus. Auch gegen diese Einschatzung lassen
sich empirisch begriindete Einwande vorbringen. Zum einen besitzt die scheinbar neutrale
und objektive Risikoinformation eine flexible Bedeutung, die je nach Familienstruktur,

Vgl. Schicktanz et al. 2003, PartHASARATHY 2005.

Vgl. Davison et al. 1992, HiL. 1994.

Vgl. FEuersTEIN et al. 2003.

Vgl. Lock und Kaurert 1998.

Vgl. HiLe 1994, Beeson und Doksum 2001, Carron und RaBEHARISOA 2004,

0 ~No o
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Partnerschaftsbeziehung oder den konkreten Lebensumstanden stark variieren kann (Cox
und McKEeLLIN 1999); zum anderen konnen Testergebnisse auch zu einer fatalistischen Ein-
schitzung fithren, wobei die Betroffenen davon ausgehen, dass das erhohte Krankheitsri-
siko auf jeden Fall in der Zukunft zum Krankheitseintritt fiihrt — unabhéngig von eventuell
eingeleiteten PraventionsmalRnahmen (Davison et al. 1992, Senior et al. 1999). Die indi-
viduellen Antworten und die kollektiven Reaktionen auf Risikoprognosen sind nicht ein-
fach ein unmittelbares Resultat wissenschaftlicher Fakten, sondern eingebettet in kultu-
relle Werthaltungen und normative Préaferenzen, die nicht axiomatisch vorausgesetzt, son-
dern empirisch untersucht werden mussen.®

4. Kontexte

Im néchsten Analyseschritt ist zu fragen, in welchen politischen und gesellschaftlichen
Kontexten genetische Technologien entwickelt, aufgegriffen und verbreitet werden und
welche Rolle gentechnologische Artefakte bei der ,,Regierung* von Individuen und Kol-
lektiven spielen. Solchen Fragen geht eine Reihe von Arbeiten nach, die in den letzten Jah-
ren unter der Bezeichnung ,,Gouvernementalitatsstudien* bekannt geworden sind.*® Der
Name geht auf das Konzept der Gouvernementalitét zuriick, das der franzosische Phi-
losoph Michel FoucauLr gepragt hat.** Es bezieht sich hier auf unterschiedliche Hand-
lungsformen und Praxisfelder, die in vielfaltiger Weise auf die Lenkung und Leitung von
Individuen und Kollektiven zielen, um auf deren Bedurfnisse, Praferenzen und Interes-
sen einzuwirken. Der Regierungsbegriff hat zwei wichtige theoretische Funktionen. Ers-
tens vermittelt er zwischen Macht und Subjektivitit. Auf diese Weise wird es moglich zu
untersuchen, wie Herrschaftstechniken sich mit Formen der Selbstfiihrung verbinden und
Formen politischer Regierung auf Techniken der Selbstregierung rekurrieren. Zweitens er-
laubt die Problematik der Regierung eine systematische Untersuchung der Beziehungen
zwischen Machttechniken und Wissensformen.2

In den vergangenen Jahren ist diese Analyseperspektive zunehmend auch fiir eine po-
litiktheoretisch angeleitete Untersuchung pradiktiv-genetischer Technologien eingesetzt
worden. Im Mittelpunkt stand dabei meist die Frage, inwieweit gegenwartige Regierungs-
techniken die Entwicklung und Anwendung genetischen Wissens und préadiktiver Gesund-
heitsinformationen aktiv vorantreiben und nutzen. Die Verbreitung préadiktiven Wissens
und der Einsatz von Gentests wurden als Bestandteil der Steuerung der Handlungsoptionen
und Entscheidungspramissen von Individuen und Kollektiven begriffen. Dieser Analyse-
perspektive liegt ein weiter Begriff der Regierung zugrunde, der verschiedene Felder und
Formen umfasst: ,,Such practices of government include activities carried out by the state
(e.g. policy-making) and those of the biotechnology industry (e.g. in shaping biomedical
research), the creation of knowledge about genetic norms and genetic risk (e.g. the Human
Genome Project, epidemiological research), the translation of such knowledge into clinical
practice (e.g. genetic testing clinics), the education and training of genetic specialists who

9 Fiir einen Uberblick tiber entsprechende empirische Untersuchungen vgl. Korrex und Lemke 2008, S. 72 ff.
10 Barry et al. 1996, Gorrweis 2003, Krasmann und VoLkMer 2007, LEMke 2007, BROCKLING et al. 2011.
11 Vgl. Foucaurr 20044, b.
12 Vgl. Lemke 1997, Dean 1999, Rosk 1999.
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advise individuals about their inherited susceptibility to disease (e.g. genetic counsellors)
and the practices of self-governance by which individuals seek out and use genetic risk in-
formation to alter their own behaviours and their relationships with others (e.g. reproduc-
tive decision-making).“*

Besonderes Interesse galt dabei der Krise des keynesianischen Wohlfahrtsstaats und der
erfolgreichen Implementierung neoliberaler politischer Programme ab Mitte der 1970er
Jahre. Die massive finanzielle Férderung und gesellschaftliche Akzeptanz humangeneti-
scher Forschung in den 1980ern und 1990ern werden in dieser Analyseperspektive als
Teil eines umfassenden gesellschaftlichen Transformationsprozesses begriffen, der zuneh-
mend die Verantwortung fur bislang als soziale Risiken angesehene Gesundheitsgefahr-
dungen individualisiert und privatisiert (Jovce 2001, Garvin 2002). Die kollektiven Siche-
rungssysteme werden demnach durch Techniken und Strategien des individuellen Risiko-
managements und der Risikokontrolle erganzt und tendenziell ersetzt. Dem ,,Riickzug des
Staates* korrespondieren der Appell an Eigenverantwortung und Selbstsorge und der Auf-
bau selbstregulatorischer Kompetenzen bei individuellen wie kollektiven Subjekten. Dies
gelte nicht nur fiir den Bereich der Gesundheit, sondern auch flr Altersvorsorge, Verbre-
chenspravention, Berufsunfahigkeit, Arbeitslosigkeit usw.™

In den Blick gerat somit der Aufstieg des Risikobegriffs in medizinischen Zeitschriften
(SkoLBekkEN 1995), in gesundheitspolitischen Dokumenten (Haves 1992) und in der 6f-
fentlichen Gesundheitsvorsorge (PETersen und Lupton 1996). Beachtung findet aber auch
die Verlagerung des medizinischen Interesses von der Untersuchung exogener Risikofak-
toren zur Identifikation endogener Risikofaktoren, die das Auftreten von Krankheiten er-
moglichen oder erleichtern. Zu beobachten ist, dass medizinische Erklarungsansitze und
Préaventionsangebote auf Lebensstilfaktoren einerseits und genetische Faktoren anderer-
seits rekurrieren (Kunn 2000, Worr 2000). Das medizinische Risikoregime, dessen integ-
ralen Bestandteil pradiktive Gentests bilden, erscheint hier als Element eines gesellschaft-
lichen Transformationsprozesses, der Strategien der Risikokontrolle und -minimierung aus
dem Kompetenzbereich des Staates herausldst, um sie als individuelle Wahlhandlungen
und Entscheidungen zu begreifen. Die Einfiihrung und Verbreitung pradiktiver Gentests
verstarkt demnach die tendenzielle Verlagerung von Verantwortungsaufgaben und -lasten
von staatlichen Institutionen und kollektiven Sicherungssystemen auf Individuen und Fa-
milien. In zweierlei Hinsicht unterstiitzt und befordert die pridiktive Genetik diesen ge-
sellschaftlichen Entwicklungstrend: ,,On the one hand, the new genetics contribute to a
re-defined ,neoliberal® self, which is responsible for the private management of real and
potential risks to health. On the other hand, the new genetics appeal to the state as a means
to develop the industrial potential of the knowledge-based economy, particularly in the
health care market.”*®

Préadiktive Gentests sind in dieser Hinsicht ein integraler Bestandteil eines umfassen-
den gesellschaftlichen Restrukturierungsprozesses, in dem ein gesunder Korper zuneh-
mend als ein Gut erscheint, das produziert und perfektioniert werden kann. Wurde Ge-

13 Porzer 2005, S. 80. Zum Einsatz des Konzepts der Gouvernementalitat fur die Untersuchung der sozia-
len Implikationen genetischer Diagnostik vgl. Rosertson 2000, Kocn 2002, Koch und Svenpsen 2005,
PeTERSEN Und Bunton 2002, WaLDscHMIDT 2002, VAILLY 2006.

14 CasteL 1983, O’MALLEY 1996, HENMAN 2004.

15 Mykitiuk 2003.
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sundheit in der Vergangenheit meist als ein Zustand bestimmt, in dem man Uber das eigene
(Wohl-) Befinden nicht nachdachte,’® hat diese negative Vorstellung von Gesundheit als
Abwesenheit von Krankheit in den letzten Jahrzehnten zunehmend an Uberzeugungskraft
verloren. An die Stelle einer passiven Konzeption von Gesundheit trat eine Deutung, die
Gesundheit vor allem als ein aktives Sichwohlfiihlen begreift und weniger von einem sta-
tischen Gesundheitszustand als von einem dynamischen — und prinzipiell unabschlie3ba-
ren — Prozess des Immer-Gestinder-Werdens ausgeht.

In dieser Perspektive sind Gesundheit oder Krankheit keine Kategorien von Zufall oder
Schicksal, sondern Gegenstand und Resultat eines Willens. Pradiktive Gentests sind hier
Teil eines Kontinuums von medizinischen Ratgebern, Wellness-Programmen, Fitness-Stu-
dios und Didtregimen, das sich in Strategien der Gesundheitsférderung, Risikoaufklarung
und Krankheitspravention materialisiert und Gesundheit als das Ergebnis planvollen Han-
delns begreift, das Voraussicht und Vorsorge erfordert. Wenn aber Gesundheit etwas ist,
das durch hinreichend motivierte Individuen erreicht werden kann, wenn diese nur hart ge-
nug an sich selbst arbeiten, drangt sich die Frage auf, wessen Schuld es ist, wenn jemand
krank wird. Wenn Gesundheit das Resultat eines Willens ist, dann ist Krankheit der Neben-
effekt eines fehlenden oder falschen Willens (Greco 1993).

Die Folge ist, dass Gesundheit heute nicht mehr nur einen faktischen Zustand bezeich-
net, sie wird tendenziell auch zu einer sittlichen Verpflichtung. Die Kranken werden impli-
zit oder explizit mit der Frage konfrontiert, warum sie krank geworden sind: Ernéhrten sie
sich richtig? Trieben sie Sport? Gingen sie regelmaRig zu Vorsorgeuntersuchungen? Tran-
ken sie Alkohol? Rauchten sie? So gesehen manifestiert der gesunde Korper das Ergebnis
eines richtigen Lebensstils und eines korrekten Entscheidungsprozesses. Er fungiert als
duBeres Zeichen von Wiirde, als Auszeichnung und Tugend. Der zeitgendssische Gesund-
heitsdiskurs etabliert eine lifestyle correctness,'” auf deren Grundlage ,,verantwortliche*
von ,,unverantwortlichen“ Individuen unterschieden werden.*®

Gesundheit ist aber nicht nur eine moralische Kompetenz, sie stellt auch ein 6kono-
misches Gut dar. Dieses wird heute von einem Biomedical TechnoService Complex, Inc.®
produziert, der immer grofere Wachstumsraten verzeichnet. So hat sich etwa in den USA
der Anteil der Gesundheitsausgaben am Bruttosozialprodukt in den letzten 50 Jahren ver-
dreifacht und stieg von 4 auf 13%. Die Ausgaben fiir Medikamente betrugen im Jahr 2000
mehr als 100 Milliarden US-Dollar, doppelt so viel wie 1990.2° Ahnliche Trends sind in an-
deren Industrienationen zu verzeichnen. Diese Entwicklung ist jedoch nicht auf die quan-
titative Dimension zu reduzieren. Es handelt sich vor allem um eine qualitative Transfor-
mation. Medizinische Dienstleistungen werden immer weniger als soziale Rechte denn als
kommerzieller Service begriffen, Patienten als Konsumenten und Kunden adressiert, die
entscheiden sollen, welchen Anteil ihres Einkommens sie auf die Sicherung und Verbesse-
rung ihrer Gesundheit verwenden wollen.?

16 In den beriihmten Worten des franzosischen Chirurgen René LericHE bezeichnete Gesundheit ,,das Leben im
Schweigen der Organe® (zitiert nach CanGuiLHEM 1977, S. 58).

17 LeicuTer 1997, S. 372.

18 Ebenda, S. 373-375; vgl. auch MorremM 1995.

19 Crarke et al. 2003, S. 162.

20 Ebenda, S. 163, 167.

21 Ebenda, S. 171-173.
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Nach Schatzungen des Finanzinstituts Piper Jaffray & Co. werden pro Jahr 730 Millio-
nen US-Dollar fiir Gentests ausgegeben — mit jahrlichen Wachstumsraten von 20% (HEr-
PER Und LancretH 2007). Allein der prédiktive Gentest fiir die sogenannten Brustkrebs-
gene, den Myriad Genetics vertreibt, erzielt einen Umsatz von 100 Millionen US-Dollar,
wobei die aktuellen Steigerungsraten 40% im Jahr betragen (ebenda). Die Ergebnisse
von Marktforschungsanalysen und Umfragestudien machen deutlich, dass bei Gesunden
offenbar ein betrachtliches Interesse an Gentests fir medizinische Zwecke besteht. Eine
Umfrage in den USA bestétigt die Einschatzung, dass viele Menschen genetische Tests
auch dann fur wichtig halten, wenn keine praventiven oder therapeutischen MaRnahmen
zur Verfiigung stehen.?? Danach waren 54 % der befragten Personen der Auffassung, dass
genetische Tests zur Ermittlung von Erkrankungsrisiken bei Kindern auch dann sinnvoll
sind, wenn keine effektive Préavention oder Behandlung existieren. 39% der Befragten
wiirden ihre Kinder oder sich selber nur dann testen lassen, wenn solche Mdglichkeiten
zur Verfligung stehen.

Die Verbindung einer moralischen mit einer konsumistischen Gesundheitskonzeption
schafft einen Wachstumsmarkt fiir medizinische Dienstleistungen und Waren, der keine
Lhatlrlichen” Grenzen mehr kennt. Sein Motor ist nicht die Wiederherstellung des ur-
sprunglichen Gesundheitszustands, sondern die Ausweitung und Anreizung des Gesund-
heitsbediirfnisses.”® In dem MaBe, in dem alles, von Schiichternheit und Schénheit bis
zum schulischen Versagen, als ein medizinisches Problem verhandelt werden kann, ist
die Medizin keine Reparaturinstanz mehr, sondern sie maximiert und optimiert Fahigkei-
ten und Fertigkeiten des menschlichen Korpers. An die Stelle eines ,,Entweder-Oder* von
Krankheit und Gesundheit tritt heute die Uberzeugung, dass es ein ,,Mehr-oder-Weniger*
an Gesundheit gebe, man aber auf keinen Fall je gesund genug sein konne. Konzepte
wie Wellness, Enhancement oder Lebensqualitit brechen mit einer bindren und eindeuti-
gen Gegeniiberstellung von Gesundheit und Krankheit, Heilen und Verbessern, Normali-
tdt und Pathologie. Gesundheit ist heute weniger ,,das Leben im Schweigen der Organe*
als ein geschéaftiges Abwégen und geschwatziges Kalkulieren einer unabsehbaren Anzahl
von Krankheitsrisiken.?*

5. Konsequenzen

Die gesellschaftlichen Implikationen und Folgen des Einsatzes préadiktiver Gentests sind
zu vielfdltig und zu heterogen, um hier angemessen dargestellt werden zu konnen. Das
Spektrum der wissenschaftlichen und politischen Auseinandersetzung reicht von der me-
dizinischen Hoffnung auf neue Diagnoseoptionen iiber gesundheitsdkonomische Uberle-
gungen und datenschutzrechtliche Bedenken bis hin zu versicherungstechnischen Fragen
und bioethischen Kontroversen. Die folgende Darstellung konzentriert sich auf vier wich-
tige Problemkomplexe, die flr eine gesellschaftliche Einschatzung und Bewertung prédik-

22 Dabei handelt es sich um eine nationale Umfrage zur Kindergesundheit, deren Ergebnisse in einem Bericht
des Kinderkrankenhauses der Universitat von Michigan (CS Mott Children’s Hospital) zu entnehmen sind.
Es wurden tber 2000 Personen kontaktiert, von denen etwa 1500 antworteten (vgl. University of Michigan
2012).

23 Vgl. Kunn 1998, S. 17f.

24 LeicHter 1997, S. 370f.; Greco 2004.
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tiver Gentests besonders relevant sind: (a) die Genetifizierung der Medizin, (b) die Gefahr
genetischer Diskriminierung, (c) die Entstehung neuer moralischer Pflichten und instituti-
oneller Erwartungen (genetische Verantwortung) sowie (d) das Auftauchen neuer Formen
sozialer Vergemeinschaftung und politischen Aktivismus.?

5.1 Die Genetifizierung der Medizin

Der Begriff der Genetifizierung (geneticization) wurde von der kanadischen Sozialwissen-
schaftlerin Abby Lirpman Anfang der 1990er Jahre gepragt, um die Interaktionsdynamik
zwischen medizinischen und genetischen Forschungsergebnissen und Praktiken auf der
einen und sozio-kulturellen Prozessen auf der anderen Seite erfassen zu konnen. LipPmMAN
kritisierte mit dem Neologismus eine (medizinische) Perspektive, die in Genen eine Art
Programm fiir die Entwicklung und Steuerung des Organismus sieht und die Genetik als
das zentrale konzeptionelle Modell zur Erklarung menschlichen Lebens und Verhaltens,
von Gesundheit und Krankheit, Normalitdt und Abweichung betrachtet: ,,Geneticization
refers to an ongoing process by which differences between individuals are reduced to their
DNA codes, with most disorders, behaviors and physiological variations defined, at least in
part, as genetic in origin. It refers as well to the process by which interventions employing
genetic technologies are adopted to manage problems of health. Through this process, hu-
man biology is incorrectly equated with human genetics, implying that the latter acts alone
to make us each the organism she or he is.*%

Die Entwicklung und der Einsatz prédiktiver Gentests tragen in mehrfacher Hinsicht
zu einer weiteren ,,Genetifizierung der Medizin“ bei. Auf einer konzeptionell-theoreti-
schen Ebene ist in den letzten Jahrzehnten eine Ausweitung und Expansion des Begriffs
der genetischen Krankheit zu beobachten. Spielten genetische Fragestellungen innerhalb
der Medizin bis in die 1970er Jahre hinein nur eine marginale Rolle,?” so werden seit An-
fang der 1990er Jahre fur immer mehr Krankheiten und krankheitsrelevante Prozesse wie
zum Beispiel die Wirksamkeit von Medikamenten genetische Faktoren direkt oder indirekt
verantwortlich gemacht.?® Diesem genetischen Krankheitskonzept liegt die Annahme zu-
grunde, dass ein oder mehrere ,,defekte” Gene zum Verlust, zur Beeintréchtigung oder Ver-
anderung einer zellularen Funktion fiihren, die schlieflich fur eine Krankheit kausal ver-
antwortlich sein oder den Organismus fiir bestimmte Krankheiten starker disponieren soll.

Ziel dieser Neuorientierung innerhalb der Medizin ist es, ein neues atiologisches Mo-
dell der Erklarung von Krankheitsursachen zu etablieren, das Krankheiten nicht mehr nach
ihrem Klinischen Erscheinungsbild beurteilt, sondern auf deren molekulare ,,Ursachen*
zuriickfiihrt. Daran kniipft sich die Hoffnung, die Klassifikation nach biochemischen und
genetischen Kriterien werde es ermoglichen, die vielfaltigen Variationen dieser Krankhei-

25 Fur weitere Aspekte vgl. KorLek und LemkEe 2008.

26 Lirpman 1991, S. 19; vgl. auch Kocn 2002, S. 94.

27 Vgl. Rosenstock et al. 1975, ChiLps 1977, Kocu 1993, Linoee 2005.

28 Ein Beispiel fur diesen Entwicklungstrend ist das mehrbéndige Handbuch der Molekularen Medizin, das
von monogen bedingten Erbkrankheiten Giber Tumorleiden bis hin zu Herz-Kreislauf-Beschwerden ein wei-
tes Spektrum von Krankheiten behandelt (vgl. Gantex und Ruckpaur 1997ff.). Ein weiteres Beispiel ist die
Pharmakogenetik, die genetischen Komponenten einen wichtigen Beitrag zur Wirksamkeit und Vertraglich-
keit von Medikamenten und somit zum Erfolg der Behandlung einer Krankheit zuschreibt (vgl. KorLek et al.
2004).
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ten ebenso zu erkldren wie die offensichtlichen Differenzen im Krankheitsbild, dem kli-
nischen Verlauf und der Reaktion auf Pharmazeutika und Therapieformen. In dieser Per-
spektive soll die Molekulargenetik die Werkzeuge bereitstellen, um Krankheiten nach den
ihnen zugrunde liegenden Mechanismen zu definieren.?

Die Genetifizierung des Krankheitsbegriffs ldsst das Selbstverstindnis der Medizin
nicht unberiihrt. Die Orientierung an genetisch begriindeten Krankheitskonzepten und
-klassifikationen verdndert das Ziel medizinischen Handelns. An die Stelle einer reakti-
ven Heilkunst tritt eine préadiktive Maschinerie, die sich auf die aktive Verhinderung von
Krankheiten spezialisiert und auf die Diagnose von Anfélligkeiten, Dispositionen und Ri-
siken konzentriert. Auch Krankheitsprognosen orientieren sich statt an ganzheitlicher Ein-
schatzung zunehmend an molekularen Mustern. Damit ist das Modell einer Medizin skiz-
ziert, die sich von einer konkret beschreibbaren oder empirisch feststellbaren Krankheits-
symptomatik abzukoppeln vermag. Gesunde werden zu Risikopersonen und potenziell
Kranken; im scheinbar gesunden Kdrper schlummern unbekannte Gefahrenpotenziale, die
nur durch komplexe technologische Nachweisverfahren sichtbar gemacht werden konnen.

Die hier knapp skizzierten Entwicklungstendenzen fuhren zu zwei zentralen Para-
doxa. Erstens tritt die prédiktive Medizin mit dem Anspruch auf, Krankheiten friiher und
besser erkennen und damit eventuell vermeiden zu kénnen. Um Menschen von den (zu-
kiinftigen) Leiden zu befreien, muss sie jedoch erst einmal alle zu Patienten machen — zu
~asymptomatischen Kranken*, die einer genetischen Uberwachung und Aufklarung bediir-
fen (SuakespeArRE 2003). Zweitens — und damit zusammenhdngend — untergrébt die préadik-
tive Medizin die Vorstellung einer genetischen Normalitat.*° Zielen die Interventionsstra-
tegien auf der einen Seite darauf, nicht-normale Dispositionen und Risiken aufzuspiren
und zu diagnostizieren, sind auf der anderen Seite genetische Risiken ,,normal®, insofern
alle Menschen bestimmte Dispositionen flir Krankheiten in sich tragen, es also kein ,,risi-
kofreies* Genom gibt.*

Die wachsende medizinische Bedeutung genetischen Wissens hat dariiber hinaus
zahlreiche und sehr unterschiedliche Auswirkungen auf die staatliche Gesundheitspoli-
tik.** Eine der wichtigsten diirfte die Neuausrichtung der 6ffentlichen Gesundheitsvor-
sorge (Public Health) und Préaventionspolitik sein. In den letzten Jahren haben sich auch
in Deutschland die Bemihungen intensiviert, genetisches Wissen in die Forschung und
Praxis von Public Health umfassend zu integrieren. Wahrend in anderen Staaten Public
Health Genetics bereits ein eigenstindiges wissenschaftlich-politisches Feld darstellt,® ist
diese Disziplin hierzulande erst ansatzweise entwickelt.>*

Die Public-Health-Genetik ,,befasst sich ganz allgemein mit der Frage nach dem ge-
sellschaftlichen Bedarf an spezifischen genetischen Gesundheitsleistungen mit dem Ziel
der Lebensverldngerung und der Verbesserung der Lebensqualitét des Individuums sowie
ganzer Bevolkerungsgruppen.® Die neue Disziplin versteht es als ihre Aufgabe, bevélke-

29 BELL 2004, kritisch: Marteau und Horrzman 2000.

30 Vgl. O’SutLivan et al. 1999, Henn 2000, 2001.

31 Vgl. dazu die immer wiederkehrenden Hinweise, ,,dass jeder Mensch in seinem Genom durchschnittlich
5-7 ,defekte‘ Gene trigt (ENGeL 2001, S. 223f.; HeEnn 2001, SHakesPEARE 2003, S. 206).

32 Vgl. Koch 1990, Kaurert 2000, Bertirsson 2003, Mykitiuk 2003, WiLp und Jonas 2003.

33 Vgl. etwa Knoury et al. 2000.

34 Branp 2001, 2002, Branp et al. 2004, IkiLic et al. 2007, Branp et al. 2008.

35 Branp 2001, S. 2f.
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rungsbezogene Daten systematisch zu erheben, wissenschaftlich auszuwerten und fur ge-
sundheitspolitische Zwecke einzusetzen. Public Health konzentriert sich traditionell auf
Lebensstilrisiken wie Rauchen, Alkoholkonsum, Bewegungsarmut usw., die erst spater im
Leben auftreten und offen sind fiir praventive Interventionen. Die Einbeziehung geneti-
scher Risiken markiert eine neue Etappe der Préventionsmedizin. Die Verknupfung geneti-
schen Wissens mit Public-Health-MalRnahmen soll es erlauben, durch genetische Tests und
Reihenuntersuchungen ,,Mutationstriger* zu finden, bevor eine Krankheit ausbricht, oder
Menschen zu identifizieren, die aufgrund ihrer genetischen Konstitution fiir bestimmte
Krankheiten besonders empfanglich sind (CougHLin 1999).

Es gibt jedoch auch kritische Einschéatzungen der ,,Heirat von Genetik und Public
Health*.*® Befiirchtet wird, dass die Konzentration auf biologisch-genetische Risikofak-
toren zu einer Verengung der Praventionsperspektive fiihrt, die es kiinftig erschwert, kom-
plexe und interdisziplinar angelegte Gesundheitskonzepte zu verfolgen.®” Bedenken rich-
ten sich auch gegen mdogliche Entsolidarisierungstendenzen und Selektionspraktiken als
Folge der gesundheitspolitischen Fokussierung auf genetische Krankheitsursachen: ,,Die
im 20. Jahrhundert selbstverstandliche Solidaritat, die auf einem gemeinsamen Schick-
sal von Krankheit und Tod basiert, droht von einer differenzierten Risikoermittlung abge-
16st zu werden, die — dhnlich wie in der Rassenhygiene, aber ohne deren Begrifflichkeit —
Menschen unterschiedliche Wertigkeiten zumisst. Flr Public Health ergibt sich in diesem
Szenario die Aufgabe [...] auf die Relevanz von sozialen und Umweltbedingungen fur
die Manifestation genetischer Krankheitsanlagen und die Entstehung chronischer Krank-
heiten hinzuweisen. Im Zentrum der Pravention stehen reale Menschen in Lebensbeziigen
und nicht Genotypen.“%

5.2 Die Gefahr genetischer Diskriminierung

In den vergangenen zwanzig Jahren hat eine Reihe von empirischen Studien in ver-
schiedenen Lé&ndern den Nachweis erbracht, dass das zunehmende genetische Wissen
zu neuen Formen von Ausgrenzung, Benachteiligung und Stigmatisierung fihrt.*® Das
Spektrum dieser ,,genetischen Diskriminierung* reicht von Benachteiligungen im Ar-
beitsleben tiber Probleme mit Versicherungsvertrégen bis hin zu Schwierigkeiten mit Ad-
optionsagenturen. So wurde etwa in einigen Fallen den Bewerbern mit dem Hinweis auf
eine eventuelle spatere Krankheit die Qualifikation fiir einen Arbeitsplatz abgesprochen
und die Einstellung verweigert. Ebenso kiindigten Kranken- und Lebensversicherungen
Vertrage oder verweigerten deren Abschluss, wenn bei ihren (potenziellen) Kunden der
Verdacht auf genetische Erkrankungsrisiken bestand. In anderen Féllen wurde Ehepaa-
ren die Adoption von Kindern untersagt, wenn bei einem der Elternteile eine Disposition
fiir eine genetische Krankheit vorlag. Berichte tber Erfahrungen genetischer Diskrimi-
nierung (I)<amen jedoch auch aus dem Gesundheitswesen, dem Bildungssektor und dem
Militar.*

36 Omenn 2000, S. 25.

37 Scumacke 2002, S. 187 f.; Nienorr 2002, S. 223f.

38 WaLrer und Stocker 2002, S. 296; FeuersTeN 2001.

39 BiLLINGs et al. 1992, GeLLER et al. 1996, Low et al. 1998, OtLowski et al. 2002, TayLor et al. 2008.

40 Fur einen Uberblick tber bislang vorliegende Studien zu Erfahrungen genetischer Diskriminierung vgl.
Lemke 2006, 2010.
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Bislang blieb der Begriff der genetischen Diskriminierung zumeist auf organisationale
Mechanismen der Benachteiligung und des Ausschlusses fokussiert; es ist jedoch erforder-
lich, in die Analyse auch interaktionelle und institutionelle Diskriminierungsmechanismen
einzubeziehen. Organisationale Diskriminierung beruht auf eingespielten und auf Dauer
gestellten, oft formalisierten und explizit geregelten Praktiken von Organisationen. Die
interaktionelle Diskriminierung manifestiert sich hingegen in intentionalen Handlungs-
formen, aber auch in Stereotypen, Vorurteilsstrukturen und Deutungsmustern, die zu dis-
kriminierenden Handlungen ohne bewusste Diskriminierungsabsicht fithren konnen. Die
zwei Diskriminierungsebenen sind jedoch nur analytisch gegeneinander abzugrenzen, em-
pirisch schlieflen sie einander keineswegs aus, sondern verschranken und tiberschneiden
sich regelmaRig in der sozialen Realitat. Auf der Grundlage des hier vorgeschlagenen Be-
griffs institutioneller Diskriminierung ist es mdglich zu untersuchen, wie das wachsende
genetische Wissen als eine moralische Technologie funktioniert, die nicht nur verbietet
und ausschlief3t, sondern positive Erwartungen an die Lebensfiihrung der Einzelnen her-
antragt und diese mit bislang unbekannten normativen Vorstellungen genetischer Ver-
antwortung konfrontiert — aus denen wiederum neue organisationale Zwénge entstehen
konnen.

Jenseits der Erweiterung des Analysespektrums um die Dimensionen der interaktio-
nellen und institutionellen Diskriminierung muss die Aufmerksamkeit auch jenen Stra-
tegien und Techniken gelten, mit denen potenzielle Opfer der Gefahr genetischer Dis-
kriminierung begegnen (Bomarp et al. 2007, 2008). Schlief3lich ist es erforderlich, die
handlungsmotivierende und -orientierende Bedeutung der Angst vor genetischer Diskri-
minierung zu beriicksichtigen — selbst wenn die Angste Gbertrieben bzw. unrealistisch
erscheinen mogen, haben sie doch konkrete individuelle und kollektive Folgen. Sie fiih-
ren dazu, dass (potenziell) Betroffene nicht mit anderen Uber ihre genetischen Beson-
derheiten sprechen bzw. diese verheimlichen, da sie Stigmatisierung, Missachtung und
Ausgrenzung befiirchten. Ebenso ist es wahrscheinlich, dass Menschen, die sich prinzi-
piell fiir die Durchfiihrung eines pradiktiven Tests entschieden haben (aus medizinischen
Griinden, aus Griinden der Lebens- bzw. der Familienplanung usw.), davon Abstand neh-
men, um Nachteile im sozialen Verkehr zu vermeiden.

Fur eine systematische Analyse genetischer Diskriminierung ist es jedoch nicht aus-
reichend, eine interne Differenzierung genetischer Diskriminierungspraktiken vorzuneh-
men. Darliber hinaus missen auch Wechselwirkungen zwischen verschiedenen Diskrimi-
nierungsformen berticksichtigt werden. Auf diese Weise kann untersucht werden, wie sich
Formen genetischer Diskriminierung mit sexistischen und rassistischen Praktiken verbin-
den und sie einander wechselseitig verstarken.**

Was etwa das Verhéltnis von genetischer Diskriminierung und Rassismus angeht, ist
festzustellen, dass die groBere Verbreitung von einigen genetischen Storungen in Grup-
pen, die als ethnisch definiert und als solche auf Krankheitsrisiken hin beobachtet werden,
zu Generalisierungen und Stereotypen fuhrt. Da verschiedene Gruppen in unterschiedli-
cher Weise anféllig fur bestimmte genetische Krankheiten sind (bei Menschen afrikanischer
Herkunft tritt das Sichelzellenallel relativ hdufig auf, das Tay-Sachs-Syndrom ist unter den
aschkenasischen Juden besonders verbreitet, und unter der Bevdlkerung des Mittelmeer-
raums finden sich die meisten Tréger des Gens fiir Beta-Thalassdmie), besteht die Gefahr,

41 Vgl. Worr 1995, Anprews 2001, S. 77-97.
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dass Angehorige von Minderheiten mit verdnderten Genen in Zusammenhang gebracht und
pathologisiert werden, selbst wenn sie keine Mutationstrager sind. So wird die Sichelzel-
lenandmie in den USA fast ausschlieBlich als Erkrankung der Afroamerikaner angesehen,
obwohl sie bei Bevolkerungsgruppen, die aus dem Mittelmeerraum stammen, auch sehr
haufig anzutreffen ist.*? Darliber hinaus besteht die Gefahr, dass es zu Ungleichheiten in der
Ressourcenverteilung und in der 6ffentlichen Aufmerksamkeit fiir die Krankheiten kommt.
In den USA erhélt beispielsweise die Forschung zu Cystischer Fibrose, die vor allem Men-
schen mit weiler Hautfarbe betrifft, deutlich mehr Férdergelder als jene zur Sichelzellen-
animie, auch wenn Letztere in der Gesamtbevolkerung wesentlich verbreiteter ist.*®

Ein personenzentrierter und fallorientierter Diskriminierungsbegriff ist nicht in der
Lage, die systematischen Verbindungen zwischen rassistischen und sexistischen Prakti-
ken und Denkweisen auf der einen und genetischen Deutungs- und Handlungsmustern auf
der anderen Seite zu untersuchen. Bei genetischer Diskriminierung handelt es sich nicht
um isolierte und zufallige Abweichungen von der Norm, um individuelle Félle und insti-
tutionelle Fehlentwicklungen, sondern um geregelte soziale Praktiken, die Menschen in
genetische Kategorien einteilen und den Glauben an die determinierende Kraft der Gene
fordern.

5.3 Die Entstehung einer ,,genetischen Verantwortung**

In den 1970er Jahren begann die Idee einer individuellen Gesundheitsverantwortung die
staatliche Politik ebenso wie privatwirtschaftliche Gesundheitsprogramme** zu pragen.
Gleichzeitig war dies auch die entscheidende Dekade fir die Etablierung molekularbiolo-
gischer und -genetischer Techniken in der biomedizinischen Forschung. Anfang der 1980er
Jahre kamen sie auch in der klinischen Praxis zum Einsatz. In den USA und anderen Indus-
triestaaten starteten erste genetische Screeningprogramme (Duster 1991, WaiLoo 2001),
und die molekulare Genetik wurde — wie zuvor schon die Chromosomenanalyse — in der
Prénataldiagnostik eingesetzt und Teil der Schwangerenvorsorge (Rapp 2000). Zusétzlich
wurden neue Reproduktionstechniken wie die In-vitro-Fertilisation verfligbar. Die 1980er
und 1990er Jahre erlebten durch die intensive Erforschung des menschlichen Erbmaterials
eine enorme Ausweitung der wissenschaftlichen Erkenntnisse (iber genetische Strukturen
und Funktionen. Immer hiufiger wurden in der medizinischen Literatur genetische Fakto-
ren nicht nur fur seltene Erbkrankheiten, sondern auch fiir die Entstehung und den Verlauf
verbreiteter Krankheiten verantwortlich gemacht. Seit Anfang des 21. Jahrhunderts wird
schlieBlich dem Konzept des genetischen Risikos, der genetischen Diagnostik und dem
genetischen Screening auch in der Gesundheitspolitik zunehmende Aufmerksamkeit ge-
schenkt.

Im Rahmen dieser politisch-wissenschaftlichen Konjunktur zeichnen sich Konturen
einer ,genetischen Verantwortung® ab. Dieser Vorstellung zufolge soll es mdglich sein,
genetische Risiken wie andere Gesundheitsrisiken durch entsprechende Verhaltensénde-
rungen zu kontrollieren. Genetisches Wissen bildet — so die weithin geteilte Annahme —

42 DusTer 1991, S. 24-28,45-51; vgl. Lynch et al. 2008. Zur Geschichte der Sichelzellenandmie in den USA:
WaiLoo 2001, MARKEL 1992, S. 212—214; Beeson und Duster 2002.

43 European Commission 2004, S. 50; Rouvroy 2008, S. 127-129.

44 Vgl. ALEXANDER 1988.
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die ,,Grundlage fiir verantwortungsvolle Entscheidungen®*® in einer Vielzahl von Lebens-
situationen. Nina HaLLowkLL stellt diese neue Facette des Verantwortungsdiskurses in der
Medizin heraus: ,,The construction of health as a moral issue has generally been confined
to discussions of voluntary health risks — people’s lifestyle choices or behaviour. More re-
cently it has been observed that individuals not only have a responsibility to avoid volun-
tarily exposing themselves and others to health risks, but also may be seen as bearing some
responsibility for their genetic risks. [...] Indeed, it can be argued that because genetic
risks are portrayed as part of the individual’s make up their responsibility to act to protect
their health, or the health of future generations, is emphasized, for inherited risk cannot be
blamed upon external sources.**®

Prinzipiell lassen sich drei Dimensionen genetischer Verantwortung unterscheiden: die
Reproduktionsverantwortung (Verhinderung der Weitergabe genetischer Risiken), die In-
formationsverantwortung (Kommunikation genetischer Risiken) und die Eigenverantwor-
tung (Kontrolle genetischer Risiken). Im Mittelpunkt stand zundchst Reproduktionsver-
antwortung — also die Sorge um gesunde Nachkommen und die Verhinderung der Weiter-
gabe ,,kranker* Gene. Seit den 1970er Jahren ging es dabei vor allem um das Verhaltnis
der Eltern zu ihren (werdenden) Kindern und den Einsatz von prénatalen Tests zur Bestim-
mung genetischer Risiken. Elisabeth BEck-GernsHEM hat schon vor geraumer Zeit darauf
hingewiesen, dass mit den neuen technologischen Moglichkeiten der Prénatal- und Gen-
diagnostik eine ,,[Expansion der Verantwortung“*’ einhergeht. Der Begriff der Verantwor-
tung werde zunehmend ,,in Richtung einer qualitativen Auswahl gefasst, ansetzend be-
reits vor der Geburt, vielleicht sogar vor der Zeugung“.*® Als ,,verantwortlich“ erscheine
die Vermeidung der Geburt vermutlich behinderter oder kranker Kinder durch Aufgabe
des Kinderwunsches oder eine ,,Schwangerschaft auf Probe* (Rotiman 1987) und Abtrei-
bung nach auffalligem Befund. Beck-Gernsuemm beflrchtet, dass Genomanalysen zu ei-
nem ,.einflulreichen Faktor der Normierung von Lebensstilen werden. Die Funktion der
Verhaltenssteuerung, friiher von den traditionellen Instanzen sozialer Kontrolle (z.B. Re-
Iigion)gausgeijbt, wird dann, zumindest partiell, von der Medizintechnologie Ubernom-
men.“

In den letzten Jahren sind durch die Entwicklung und den Einsatz postnataler pradik-
tiver genetischer Tests flir zahlreiche Krankheiten zwei weitere Facetten genetischer Ver-
antwortung hinzugekommen. Neben die Reproduktionsverantwortung tritt die Informa-
tionsverantwortung gegentiber Dritten. Genetische Informationen weisen eine wichtige
Besonderheit auf: Sie betreffen nicht nur die Individuen selbst, sondern lassen regelméagig
auch Schlusse iber Gesundheitsrisiken von biologischen Verwandten zu. Es handelt sich

45 KircHer 1998, S. 75.

46 HarroweLr 1999, S. 98.

47 BEeck-GERNSHEIM 1994, S, 325.

48 Ebenda, S. 326.

49 Ebenda, S. 331; Beck-GernsHEM 1996, WEIR 1996, Runr 1999. Diese Verantwortungsdimension dirfte
durch die Markteinfiihrung nicht-invasiver pranataldiagnostischer Untersuchungsverfahren weiter an Be-
deutung gewinnen. Diese Verfahren erlauben es, genetische Besonderheiten wie das Down-Syndrom bereits
zu einem deutlich friheren Zeitpunkt in der Schwangerschaft und mit groRer Sicherheit nachzuweisen. Zu-
dem kann der Test ohne ein Risiko fir die Schwangere oder das Ungeborene durchgefiihrt werden, da — an-
ders als bei der invasiven Fruchtwasseruntersuchung — einige Tropfen Blut fiir die Vornahme des Tests ge-
niigen (CHiu et al. 2008, Fan et al. 2008).
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also um personliche Daten, die auch fiir Familienmitglieder medizinisch relevant sein kon-
nen. Diese Eigenart genetischer Informationen wirft zwei wichtige moralische und rechtli-
che Fragen auf. Erstens stellt sich die Frage, ob Individuen verpflichtet sind, medizinisch-
genetische Untersuchungsergebnisse an eventuell betroffene Verwandte weiterzugeben.
Prinzipiell besitzt jede Burgerin und jeder Birger die Kontrolle lber die eigenen geneti-
schen Daten, die nicht ohne die ausdriickliche und informierte Zustimmung des betroffe-
nen Individuums an Dritte weitergegeben werden diirfen. Es kann jedoch zu Konflikten
kommen zwischen dem Recht auf Schutz des ,,genetischen Privatbereiches**° und mogli-
chen Mitteilungspflichten gegeniiber Verwandten, um Krankheiten zu verhindern oder Ge-
sundheitsschaden abzuwenden. Zweitens geht es in der medizinischen Praxis auch um das
Spannungsverhéltnis zwischen dem Gebot der arztlichen Schweigepflicht und der Pflicht
zur Aufklarung. Sollte der behandelnde Arzt darauf hinwirken, dass Familienangehdrigen
eines Patienten genetische Informationen, die fiir sie moglicherweise gesundheitlich rele-
vant sind, zugéanglich gemacht werden? Ist er oder sie eventuell aus haftungsrechtlichen
Erwégungen sogar dazu gezwungen? Wenn das Vertrauensverhaltnis zwischen Arzt und
Patient prinzipiell gewéhrleistet sein soll, unter welchen Bedingungen kann davon abge-
wichen werden (ORENTLICHER 1997, PERGAMENT 1997)?

Ein weiteres Einsatzfeld genetischer Verantwortung betrifft das eigene Gesundheits-
verhalten und die Pflichten gegeniiber sich selbst. Nicht nur in Bezug auf Dritte, auf Nach-
kommen und Familienangehoérige, sondern auch im Umgang mit den eigenen diagnosti-
zierten genetischen Risiken wird ein verantwortliches Verhalten, eine Eigenverantwortung
eingefordert. Genetische Verantwortung konkretisiert sich in diesem Fall als Nachfrage
nach genetischen Untersuchungstechniken und Praventionsmdglichkeiten, um die Ge-
sundheitsrisiken fiir den eigenen Koérper zu minimieren. Erst die Kenntnis der individuel-
len genetischen Risiken erlaubt in dieser Perspektive eine verantwortliche Lebensfiihrung.
In dem MaRe, in dem Krankheiten als genetisch verursacht begriffen werden, erfordert ein
,mindiges“ oder ,risikokompetentes” Gesundheitsverhalten tber die Kenntnis allgemei-
ner Risikofaktoren wie Rauchen, Alkohol und mangelnde Bewegung hinaus ein spezifi-
sches Wissen um das eigene genetische Risikoprofil.

Mit der Entwicklung und Einfuhrung pradiktiver Gentests in die Gesundheitsver-
sorgung sehen viele Mediziner und Bioethiker einen ,,Ethos der Pflicht“>* heraufziehen.
Die erweiterten diagnostischen Moglichkeiten erhohten die Mitwirkungspflichten von
Biirgern an der eigenen Gesunderhaltung. Auf der Grundlage préadiktiver Gesundheits-
informationen werde es ,,dem Einzelnen moglich, nicht nur gezielte Pravention zu betrei-
ben, sondern auch seine Entscheidungen im Hinblick auf z. B. Berufswahl, Arbeitsplatz
etc. eigenverantwortlich zu gestalten“.% Pridiktive Gentests ermoglichten mehr Selbst-
bestimmung selbst in Féllen, in denen keine medizinischen Interventionsstrategien zur
Verfiigung stehen: ,Informierte Menschen konnen ihr Leben besser planen, ihre poten-
ziellen Grenzen erkennen und ihre Zukunft nach eigenen Vorstellungen und Winschen
gestalten.“®

50 ALLEN 1997, MEYER 2001, S. 208-216.
51 Sass 1994, S. 343.

52 ENGeL 2001, S. 224; Houn 1997, S. 173.
53 KircuEer 1998, S. 80.
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Mit der Redefinition von Gesunden als (genetische) ,,Risikopersonen® wachsen auch die
Anforderungen an die Einzelnen, ein umfassendes Risikomanagement zu betreiben. Als
genetisch verantwortungslos missen all diejenigen gelten, die nicht willens oder féhig
sind, die genetische Aufklarung als ,,Ausgang aus der selbstverschuldeten Unmiindigkeit*
(KanTt) zu begreifen. In dieser Perspektive handeln nur diejenigen autonom, die geneti-
sche Informationen nachfragen und aus dem genetischen Wissen die ,richtigen“ Schliisse
ziehen, d.h. MaBnahmen zum Risikomanagement einleiten und sich dem Imperativ der
Krankheitspravention unterwerfen: ,,[W]hen genetic information is likely to make a sig-
nificant difference in my decisions and when the information is obtainable with reasona-
ble effort, | have no right to remain ignorant. From the recognition of my own autonomy,
| have a duty to be informed.“>*

5.4 Konturen einer Biosozialitdt

Das genetische Wissen akzentuiert nicht nur die Beziehungen der Individuen zu sich selbst
und (biologischer) Familie und Verwandtschaft; es ermdglicht dariiber hinaus neue Formen
von Solidaritat und Sozialitat auf der Grundlage gemeinsamer Krankheitserfahrungen und
der Kommunikation tiber medizinische Heilungschancen und ethische Entscheidungskon-
flikte. Vor dem Hintergrund genetischen Wissens entstehen andere Formen der Selbst- und
Fremdwahrnehmung, es verandern sich Identitdtsmodelle und Praktiken politisch-gesell-
schaftlichen Engagements. Es ist also eine doppelte Entwicklungstendenz zu beobachten.
Auf der einen Seite tragen pradiktive Genanalysen zur Konstitution eines homo geneticus™
bei, der sich den Techniken des individuellen Risikomanagements und den Praktiken der
Selbstuberwachung unterziehen soll; auf der anderen Seite fuhren pradiktive genetische
Informationen zu neuen kollektiven Vergemeinschaftungsmodi und Reprasentationsfor-
men, wobei das Wissen um bestimmte korperliche Eigenheiten und genetische Charakte-
ristika die Beziehung der Individuen zu sich selbst und zu anderen entscheidend bestimmt:
»[Man kann sich] soziale Gruppen vorstellen, die sich um Chromosom 17, Lokus 16.256,
Position 654.376 und Allele mit Guanin-Vertauschung bilden. Solche Gruppen werden
Uber medizinische Spezialisten, Labors, Geschichten und Traditionen ebenso verfiigen wie
iiber eine ganze Anzahl pastoraler Betreuer, die ihnen behilflich sein werden, ihr Schicksal
zu erfassen, zu teilen, zu beeinflussen und zu ,verstehen®.**®

Diese Gruppen bilden ihre je eigenen Traditionen und Lebensformen im Kontext der
Krankheitserfahrung aus und sind gerade nicht passive Objekte medizinischer Fiirsorge
oder wissenschaftlicher Forschungsinteressen; im Gegenteil bildet die Krankheitserfah-
rung den Ausgangspunkt flir ein Feld vielféltiger sozialer Aktivitdten. Die in den Selbst-
hilfegruppen organisierten Kranken und deren Angehorige arbeiten eng mit spezialisierten
medizinischen Experten zusammen und betreiben Spendensammlung und Lobbyismus,
um eine auf ihre Bedurfnisse abgestimmte Forschung voranzutreiben. Sie bauen Kommu-
nikationsnetze auf, die von regelmaRigen Gruppentreffen zum gegenseitigen Erfahrungs-
austausch, eigenen Publikationsorganen bis hin zu Informationsangeboten im Internet rei-
chen — eine Vergemeinschaftungsform auf der Grundlage (pradiktiver) genetischer Infor-

54 Ruobes 1998, S. 18.
55 GaupiLLIERE 1995, S. 35.
56 RasiNow 2004, S. 143f.
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mationen, flr die der Anthropologe Paul Rasmow (2004) den Begriff der Biosozialitat
gepragt hat.>’

Die Verbreitung pradiktiver genetischer Diagnosen fuhrt nicht nur zu neuen Formen
von Vergemeinschaftung und kollektiver Identitat, sondern auch zur Einforderung von
Rechten aufgrund genetischer Besonderheiten und zu bislang unbekannten Formen po-
litischen Aktivismus. Diese neuen Artikulations- und Reprasentationsformen werden im
anglo-amerikanischen Raum unter Stichworten wie biological bzw. genetic citizenship®®
diskutiert. Gemeinsam ist diesen Konzepten die Vorstellung eines systematischen Zusam-
menhangs zwischen biomedizinischer Wissensproduktion, Selbstverh&ltnissen und politi-
schen Artikulationsformen.

Bislang liegen jedoch wenige Studien vor, die das Verhdltnis von kollektiven Hand-
lungsformen und Gruppenidentititen von Patienten- und Angehdrigenorganisationen empi-
risch untersuchen. Nur ansatzweise ist daher analysiert worden, welche Mitgliedschaftsre-
geln und Zugehorigkeitskriterien das Handeln der Akteure anleiten, welche Einflusskanéle
und Vermittlungsinstanzen sie flr die Interessenartikulation einsetzen und welche Allian-
zen sie bilden. Dennoch lassen sich drei Aspekte bzw. Arenen politischen Engagements un-
terscheiden. Erstens leisten Selbsthilfegruppen und Patientenorganisationen Lobbyarbeit,
um Resonanz fiir ihre Interessen in einer breiteren Offentlichkeit zu finden und staatliche
Fordergelder fiir Forschungsarbeiten zu erhalten; sie kdmpfen zweitens gegen materielle
oder ideelle Zugangsbeschrankungen zur Nutzung pradiktiver Tests und genetischen Wis-
sens; drittens richtet sich das politische Engagement der Interessenvertretungen von Betrof-
fenen genetischer Krankheiten auf die Regulierung des Einsatzes pradiktiver Tests.>®

6. Ausblick

In diesem Beitrag habe ich Hintergriinde, Dynamiken und Folgen pradiktiver Gentests dar-
gestellt. Dabei wurden neben den gesellschaftlichen Folgen dieser Technologie auch die
sozio-technischen Konstellationen, die sie férdern, die ihnen eingeschriebenen sozio-kul-
turellen Kontingenzen sowie die sozio-politischen Kontexte, die sie ermdglichen, in die
Analyse einbezogen. Offen bleiben muss die Frage, ob oder in welchem Umfang sich die
Visionen einer molekularen Medizin in Zukunft erfiillen werden und die medizinische Be-
deutung dieser Testverfahren zunimmt bzw. sie eine weitere Verbreitung erfahren.

Dem optimistischen Szenario einer auf das individuelle Genom abgestimmten perso-
nalisierten Medizin steht die wachsende Anerkennung genetischer und biologischer Kom-
plexitat in der biowissenschaftlichen Forschung entgegen. Immer deutlicher zeigt sich,
dass Genotyp und Phé&notyp nur in vergleichsweise wenigen Fallen in linearer, unidirekti-

57 Vgl. die Definition von Rasinow: ,In der Zukunft wird die neue Genetik jedoch keine biologische Meta-
pher der modernen Gesellschaft mehr sein, sondern sich stattdessen in ein Zirkulationsnetzwerk von lden-
titatsbegriffen und Restriktionsstellen verwandeln, durch das eine neue Gestalt von Autopoiesis entstehen
wird, die ich ,Biosozialitdt nenne. Handelte es sich bei der Soziobiologie um eine Form von Kultur, die auf
der Grundlage einer biologischen Metapher konstruiert ist, dann wird die Natur in der Biosozialitat auf der
Grundlage von Kultur modelliert werden, wobei ich Kultur als Praxis verstehe.” (Rasiow 2004, S. 139.)
Zur Auseinandersetzung mit Rasinows Konzept der Biosozialitat vgl. Gisson und Novas 2008.

58 PeTrRYNA 2002, KERR 2003, HEATH €t al. 2004, Rose und Novas 2005.

59 Vgl. Heatn et al. 2004, Rose und Novas 2005, ExgeL und Loxkamp 2003.
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onaler Weise miteinander verbunden sind. Historisch gesehen waren es aber genau diese
Félle — wie beispielsweise monogene Erbkrankheiten —, die das Paradigma der genetischen
Determination und Vorhersagbarkeit fir die molekulare Medizin und die genetische Dia-
gnostik begriindet haben. Gene sind in der Regel keine determinierenden Faktoren, son-
dern ihre Aktivitat wird in hohem MaRe nicht nur durch andere genetische und zellulare,
sondern auch durch Entwicklungs- und Alterungsprozesse sowie durch Umweltfaktoren
beeinflusst. Angesichts dieser Befunde bestitigt sich die seit langem von Kritikern und
Kritikerinnen des genetischen Determinismus gedulerte Forderung, dass die reduktionisti-
sche Wahrnehmung von Genfunktion und Genregulation durch ein komplexeres Verstand-
nis ersetzt werden muss.

Die zunehmende Einsicht in die Komplexitét biologischer Regulationsprozesse hat in
den letzten Jahren neuen Teildisziplinen, wie etwa der Systembiologie, der Entwicklungs-
biologie oder der Epigenetik, ungeheuren Auftrieb gegeben. Diese Forschungsrichtungen
konzentrieren sich auf Prozesse, die ganze Zellen oder Organismen involvieren, sowie auf
die Funktionen von Genen und Proteinen und deren Interaktionen. Molekulare Prozesse
sind in dieser Perspektive keine determinierenden Vorgénge, sondern werden als Funktion
komplexer Interaktionen und Einfliisse von anderen Ebenen der biologischen Organisa-
tion verstanden. Innerhalb dieses Komplexitatsparadigmas sind es weder die individuellen
Gene noch die Genome, die fir den biologischen Prozess verantwortlich sind; vielmehr
werden in analytischer Perspektive die genetischen mit anderen biologischen Dimensi-
onen kombiniert.%° Noch radikaler fasst die Theorie der Entwicklungssysteme (Develop-
mental Systems Theory, DST) das Verhéltnis von Genen und ,,Umwelt*“. lhr zufolge sind
biologische Prozesse nicht durch eine genetische Blaupause programmiert. Vielmehr wird
die Genaktivitét als eine Reaktion auf externe Signale verstanden, die spezifische Zellen
zu bestimmten Zeitpunkten erreichen. Biologische Systeme werden dabei als emergente
Resultate komplexer und gleichberechtigter Interaktionen, und nicht als Manifestation pra-
existierender Plane begriffen.®! In dieser theoretischen Perspektive erscheinen Gene nicht
mehr als determinierende Agenzien, sondern als Akteure in einem komplexen Netzwerk.
Ihre Funktionen sind keine inharenten Eigenschaften, sondern in hohem Mal3e von intra-
und extrazelluldren Kontexten abhéngig.

Trotz des durch die neuen Erkenntnisse in Systembiologie und Entwicklungsbiologie
eingeleiteten Paradigmenwechsels steht nicht zu erwarten, dass sich der Diskurs Uber die
Funktion von Genen und Genomen bald grundlegend andern wird. Nach wie vor liegt der
strategische Fokus der biomedizinischen Forschung auf der genetischen Verursachung von
Krankheiten, und die Risikofaktorenmedizin wird durch den Einsatz von pradiktiven Tests
oder Testbatterien weiter stabilisiert. Zwar wird die Vorstellung ,,des Gens fiir eine be-
stimmte Krankheit durch die Definition einer Vielfalt von Polymorphismen bzw. krank-
heitsrelevanter Genaktivitaten und deren Expressionsmuster ersetzt, die die Wahrschein-
lichkeit der Krankheitsentwicklung erhdhen kénnen. Doch die Konzentration auf Gene,
Genprodukte und Gentests fuhrt den von Haraway (2001) konstatierten ,,Genfetischis-
mus* fort.

Zwei weitere Griinde sprechen dagegen, dass die derzeit beobachtbaren Entwicklun-
gen im Bereich der pradiktiven und personalisierten Medizin bald eine andere Richtung

60 Vgl. WynNE 2005.
61 Ovyama 2000, Ovama etal. 2001, NEuMaNN-HELD und REHMANN-SUTTER 2006.
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einschlagen werden. Zum einen haben sich Genanalytik und Gendiagnostik auch jenseits
der Medizin in der Forschung, der Forensik sowie im Bereich der Verwandtschaftsnach-
weise fest etabliert. Von diesen institutionellen Verfestigungen gehen stabilisierende und
stimulierende Impulse aus, die auch die Entwicklung von prédiktiven Tests im Bereich
der Medizin weiter beférdern werden. Zum anderen steht im Bereich der Genomanalytik
inzwischen eine komplexe und ausdifferenzierte Testtechnologie bereit, deren Entwick-
ler nichts unversucht lassen werden, um ihren Anwendungen neue Mérkte zu erschliel3en.
Die heute mogliche beschleunigte und kostengiinstige Entzifferung individueller Genome
ist ein weiterer Beleg flr diesen Entwicklungstrend. Das genetische Zeitalter ist zweifel-
los noch nicht zu Ende; was genau ,,genetisch® in Zukunft meint, steht freilich auf einem
anderen Blatt.
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