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Abstract

Genetic testing poses a complex regulatory problem. Consequently, as our cases show, the
political systems in Austria, Germany and Japan had difficulties regulating the practice of
genetic diagnostics. The solutions found are all characterised by a tension between profes-
sional self-regulation and state intervention. Although the form of regulation differs between
Austria (law), Japan (self-regulation) and Germany (self-regualtion, draft law), there are simi-
larities, too. In all three countries, the authority for legal regulation lies with the central state.
All three countries generally feature a strong role of the civil service in the process of policy -
(and law-) making. In contrast to the important role played by the civil service in all three
countries, the importance of the respective parliaments regarding the regulation of clinical
practice of human genetics differed widely in the three case studies. All three cases provide
examples for the lack of comprehensive public debate. Until today, discussions about human
genetics and problems related to its application remain largely within the semi-public of de-
bates among experts. With regard to the content of the respective regulations, similarities of
discourse did translate into similarities on the level of regulation. This holds true for most of
the problems addressed in the regulatory documents as well as for concepts used as a
means to of solvinge them, e.g. the duty of medical professionals to provide "non-directive"
genetic counselling, or regulations as to who might conduct genetic tests under which
circumstances.

Predictive genetic counselling is essentially concerned with the effort undertaken by counsel-
lors and counselled to clarify, whether a person is affected by a hereditary disease or not.
The term Hadolt/Lengauer (2009) used for this is “affectedness”, which includes the eventual
genetic disposition for a disease, its consequences for the client and his/her relatives, the
prognosis as well as possible prevention and therapy for the respective disease. All these
basic orientations are present in genetic counselling in Austria, Germany and Japan.
However, differences between the three countries exist with regards to the actual practice of
genetic counselling. Whereas in general counsellors tend to take a more neutral stance in
cases where no or only very limited therapeutic possibilities exist, yet they are inclined to be
more directive in cases in which there is more medical benefit to be expected - in the sense
of available preventive measures and therapeutic possibilities. Physicians are bound to pro-
pose preventive measures because of by their professional ethos, therefore they tend to
follow the principle of non-directiveness in such cases less consequently. In Japan, however,
because of the particular stigma of hereditary diseases, disability and data protection, pre-
dominantly a more cautious tendency to genetic testing is predominant exists.

It can be assumed that in Austria the autonomous as well as additive genetic diagnosis will
gain importance in future. Whether this will be also be the case for Japan and Germany is
unclear.
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1. Was ist genetische Beratung?

Genetische Beratung fur prasymptomatische Diagnostik (im folgenden kurz genetische Bera-
tung) ist ein konsultativer Klarungsprozess bei Verdacht auf eine genetische Krankheit zwi-
schen einem genetischen Berater/einer genetischen Beraterin (oder von einem Team dazu
autorisierter Personen) und einem/einer Ratsuchenden (und eventuell dessen Begleitperso-
nen). Der/die Ratsuchende hat noch keine Symptome, befiirchtet aber mit Grund, welche zu
entwickeln. Somit gehoért genetische Beratung zur pradiktiven und nicht zur kurativen Medi-
zin. Bei der Klarung soll heraus gefunden werden, ob der der/die Ratsuchende tatsachlich
ein (erhohtes) Risiko fur die genannte Krankheit hat, ob ein genetischer Test genauere In-
formation Uber dieses Risiko bereitstellen kénnte und ob solches Wissen dem/der Ratsu-
chenden nutzen wirde (z.B. durch Klarung von Handlungsmaglichkeiten).

Die Praxis der genetischen Beratung wird von einer Reihe von Faktoren beeinflusst. Zu-
nachst sind dies die regulativen und finanziellen Rahmenbedingungen, also gesetzliche Re-
gelungen und/oder verbindliche Leitlinien der zustandigen professionellen Institutionen dar-
Uber, wer beraten darf, wie beraten werden soll etc. sowie die Rolle der Krankenkassen oder
vergleichbarer Organe bei der Finanzierung genetischer Beratung. Weiters ist die institutio-
nelle Organisation genetischer Beratung maf3geblich fiir die Praxis der Durchfiihrung. Gene-
tische Beratung kann in spezialisierten Abteilungen von Krankenhdusern, in Ambulanzen
oder in niedergelassenen Praxen stattfinden. Welche Mdglichkeiten realisiert werden kon-
nen, hangt mit den regulativen und finanziellen Rahmenbedingungen zusammen. Darliber
hinaus ist es die Aus- und Weiterbildung der Beraterinnen, die sich auf die Praxis geneti-
scher Beratung auswirkt. Diese betrifft Fragen der spezifischen Qualifikationen genetischer
Beraterlnnen. Eng damit zusammen hangen der Stand der Forschung und die Verflgbarkeit
genetischer Tests, die Behandlungsmdglichkeiten genetisch bedingter Erkrankungen sowie
deren klinische Umsetzung. Und nicht zuletzt sind es sozio-kulturell geformte Praktiken,
etwa das Arzt-Patient-Verhaltnis oder die Vorstellungen tber Gesundheit und Krankheit, die
Bedeutung von Familie etc., die fiir die genetische Beratung eine Rolle spielen. Die folgende
Abbildung 1 stellt die Einflussfaktoren im Uberblick dar:
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Abbildung 1: Einflussfaktoren auf die Praxis genetischer Beratung

\nanzerung/ \eguerun/
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Aus einer praxissoziologischen Perspektive kann die Praxis genetischer Beratung als ,tem-
porally unfolding and spatially dispersed nexus of doings und sayings" (Schatzki, 1996, S.
89) aufgefasst werden (vgl. auch Schatzki 1997, 2001; Hoérning 2001; Reckwitz 2003). Pra-
xissoziologische Ansétze haben in den letzten Jahren zunehmend an Bedeutung gewonnen.

Forschung und
Wissensstand zu
genetischem
Testen, klinische
Anwendung
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Sie sind Teil der Sozialtheorien, die an die schon lange wahrende Handlungs- und Struktur-
debatte anknlpfen und sich kritisch mit ihr auseinander setzen (vgl. Schatzki 1997, 2001;
Hoérning 2001; Reckwitz 2003). Als kleinste soziale Einheit betrachtet Praxissoziologie sozia-
le Praktiken und nicht isolierte Einzelhandlungen einzelner rationaler Akteure. Bei sozialen
Praktiken handelt es sich um inkorporierte, routinierte Handlungsweisen, die sich oftmals
dem Bewusstsein der Akteure entziehen. Praxis realisiert sich also in der rdumlichen und
zeitlichen Entfaltung von Routinen. Diese dominieren spezifische Situationen.

Genetische Beratung als soziale Praxis zu begreifen, bedeutet also, sie als ein Bindel von
(routinierten) Tatigkeiten (Kdrperbewegungen, Interaktionen zwischen Personen, Artefakten,
Organismen und Substanzen) in ihren prékonfigurierenden Kontexten (Einflussfaktoren) zu
beschreiben und zu analysieren. (vgl. dazu ausfiuihrlich Hadolt/Lengauer 2009).
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Eine praxeologische Erforschung genetischer Beratung erfordert umfangreiches Datenmate-
rial, insbesondere Beobachtungsdaten.* Uber die Datengenerierung im Rahmen des Projek-
tes ,GEN-DIALOG" soll im folgenden Abschnitt berichtet werden.

2. Datengenerierung und vergleichende Analyse

Das Projekt GEN-DIALOG? war von Beginn an in mehrfacher Hinsicht vergleichend ange-
legt, némlich sowohl auf Ebene von Landern als auch auf der Ebene unterschiedlicher Set-
tings genetischer Beratung innerhalb dieser Lander. Absicht der vergleichenden Erforschung
genetischer Beratung war es, durch Kontrastierung Gemeinsamkeiten und Besonderheiten
der genetischen Beratung und ihrer Rahmenbedingungen innerhalb der Lander sowie zwi-
schen den Landern besser herausarbeiten zu kénnen.

Dafiir erschien uns ein Vergleich Osterreichs - als dem Land, in dem das Projekt GEN-
DIALOG im Rahmen des Programms GEN-AU geférdert wurde - mit Japan und Deutschland
aus folgenden Grinden besonders vielversprechend: Deutschland unterscheidet sich in
vielerlei Hinsicht (sozial, kulturell, Organisation des medizinischen und politischen Systems
etc.) nicht allzu sehr von Osterreich; es stellt also einen geringen Kontrast dar. Japan dage-
gen erschien uns fiir den Vergleich geeignet, weil zu erwarten war, dass die japanische Ge-
sellschaft stark mit der dsterreichischen respektive deutschen kontrastiert.

Fur die Erforschung der Praxis genetischer Beratung wahlten wir in dem Projekt GEN-
DIALOG einen multimethodischen Ansatz:

Bei der Policy Analyse der Regulierung genetischer Beratung bedienten sich Peter Biegel-
bauer, Erich GrieRler, Stefanie Mayer, Sosuke Iwae und Motomu Shimoda relevanter Doku-
mente politischer Entscheidungsprozesse im Kontext genetischer Beratung (Protokolle,
Transkripte von Verhandlungen etc.) und der daraus resultierenden Endprodukte (Gesetze,
Leitlinien) sowie Interviews mit beteiligten Akteurlnnen. (vgl. GrieBler 2008, May-
er/Biegelbauer/GrieR3ler/lwae 2009). Diese Analysen konnten in allen drei L&dndern in einer
methodisch vergleichbaren Weise durchgefiihrt werden.

Probleme ergaben sich im Laufe des Projekts beim Vergleich der klinischen Praxis geneti-
scher Beratung, da nicht in allen Landern die gleichen Methoden angewendet werden konn-
ten. In Osterreich gelang es nach einem langwierigen Prozess, das Forschungsfeld zugang-
lich zu machen und, wie geplant, einen ethnografischen Forschungsansatz zu verwenden.

! In der Praxisforschung gilt die Ethnographie als der methodische Konigsweg (Hirschauer 1991, 1997, 1999, 2001;
Knoblauch 2001)
2 Vgl. http://www.ihs.ac.at/steps/gendialog/
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Zwischen September 2006 und Juni 2007 konnten die beiden Medizinanthropologinnen Mo-
nika Lengauer und Bernhard Hadolt an flinf verschiedenen Beratungseinrichtungen und in
verschiedenen Settings (37) Beratungssitzungen teilnehmend beobachten sowie Interviews
mit dem beteiligten medizinischen Personal und Klientinnen fiihren (Hadolt/ Lengauer 2009).
Der Untersuchungsfokus richtete sich a) auf genetische Beratung bei spatmanifestierenden
Erbkrankheiten (pradiktive Gendiagnostik) und b) auf genetische Beratung zu Ubertragersta-
tus (inkl. Heterozygotenstatus, generell Erbkrankheiten bei Kinderwunsch mit Hauptfokus auf
die etwaige Betroffenheit von mdéglichen zukiinftigen Kindern vor bestehender Schwanger-
schaft).®

In Japan war die Anwendung eines ethnografischen Forschungsansatzes nicht mdglich.
Trotz umfangreicher Bemihungen des japanischen Forschungsteams konnten keine Bera-
tungssitzungen beobachtet werden. Der Grund dafur durfte hauptsachlich in der ausgepréag-
ten Stigmatisierung von Erberkrankungen in Japan zu suchen sein (Lock 1998). Aufgrund
des hohen Stigmas sind die beratenden Arzte sehr auf den Schutz und die Anonymitéat ihrer
Patientinnen bedacht. Personen, die genetische Beratung in Anspruch nehmen, stimmen der
Beobachtung seitens externer Forscherinnen in der Regel nicht zu. AuBerdem stehen die
zustandigen Ethik-Kommissionen in Krankenhdusern sozialwissenschaftlichen Forschungen
zu diesem Thema wegen dessen Sensibilitat skeptisch gegeniiber. Aufgrund des schwieri-
gen Feldzugangs und der vergleichsweise geringen finanziellen (Eigen-)Ressourcen seitens
der japanischen Partnerlnnen musste das Untersuchungsdesign verandert werden. Fir die
Datenlage hat dies zur Konsequenz, dass die japanischen Befunde auf dokumentierten
Strukturinformationen, einer standardisierten reprasentativen Befragung in Kliniken und vier
Experteninterviews mit beratendem medizinischen Personal beruhen, sowie auf einer Grup-
pendiskussion mit medizinischem Personal der Osaka University Graduate School of Medi-
cine, das in genetische Beratungen involviert ist, aufbauen (vgl. lwabuchi 2008, lwabuchi et
al 2008). Dennoch sind die vorliegenden Ergebnisse fur einen Vergleich der Praxis geneti-
scher Beratung verwendbar, wenn auch mit Einschrankungen.

In Deutschland war aus finanziellen Grinden keine ethnografische Untersuchung der Praxis
genetischer Beratung geplant. Hier sollte flr den Vergleich in erster Linie auf bereits verof-
fentlichte Studien zurlickgegriffen werden. Es war allerdings mdglich, Laszlé Kovacs flr eine
Sekundaranalyse von qualitativen Daten (Rollenspielen) pradiktiver genetischer Beratung in
Deutschland zu gewinnen, die er im Rahmen seiner Dissertation generiert hat (Kovacs
2008). Die vorliegenden Auswertungen gehen in wesentlichen Punkten von den Ergebnissen
der Osterreichischen Ethnografie aus und beziehen sich vergleichend auf diese.

® Beobachtete Anlasse fir die Inanspruchnahme von genetischer Beratung waren u.a. Infertilitat, familiarer Brust-
und Eierstockkrebs, Familial Adenomatous Polyposis (FAP), Hereditdres non-polypdses kolorektales Karzinom
(HNPCC), Muskeldystrophie, Verwandtenehe, Cystische Fibrose (CF), Sorsby Fundusdystrophie, Adrenogenitales-
Syndrom (AGS), Duchenne.
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Als eine zuséatzliche Datenquelle kdnnen die insgesamt sechs neo-sokratischen Dialoge
(NSD) herangezogen werden, die in allen beteiligten Landern durchgefiihrt wurden.* Auch
wenn sie nicht als Instrument der sozialwissenschaftlichen Datenerhebung konzipiert worden
sind, gewahren die Gesprache Einblick in die Praxis genetischer Beratung, in erster Linie
aus der Perspektive humangenetischer Berater, die den Hauptanteil der Teilnehmerinnen
stellten (Griel3ler et al 2008). Die NSDs wurden im Projekt GEN-DIALOG in erster Linie daftr
eingesetzt, einen moderierten Reflexionsprozess mit unterschiedlichen Betroffenengruppen
Uber ethische Fragen genetischer Beratung zu ermdglichen.

Ausgangspunkt eines NSD ist eine generelle Frage, im vorliegenden Fall die Fragen ,Was
heil3t es bei der genetischen Beratung Selbstbestimmung zu berticksichtigen?* (NSD1 (D),
NSD 2 (O), NSD A und B (J) und ,Wie ist gute Verstandigung moglich?* (NSD 3 und 4 (D/O).
Zu der Ausgangsfrage suchen die Teilnehmenden geeignete Erfahrungsbeispiele, die im
daran anschlieBenden Diskussionsprozess zunehmender Abstraktion und Generalisierung
analysiert werden (vgl. Nelson 1965, Birnbacher/Krohn 2002, Heckmann 1981, Kessels
1997). Konkret bedeutet dies, dass in den Gesprachen Erfahrungsberichte von durchgefihr-
ten genetischen Beratungen systematisch anhand der Ausgangsfragestellung diskutiert wur-
den. In die mehrstindigen Diskussionen flossen immer wieder Erfahrungen der Ge-
sprachsteilnehmerinnen aus ihrer eigenen Beratungspraxis ein. Der Gesprachsverlauf weist
eine Reihe von Ahnlichkeiten mit sozialwissenschaftlichen, themenzentrierten Gruppendis-
kussionsverfahren auf (vgl. Littig/Wallace 1998, Littig 1999, Bohnsack 1995, Loos/Schéffer
2001, Morgan 2001). Auch in fokussierten Gruppendiskussionen geht es darum, in einem
relativ homogenen Setting von Teilnehmenden, diese zu Stellungnahmen zu bestimmten
Themen zu ermuntern.

Gegenuber Einzelinterviews werden Gruppendiskussionen als alltagsnaher, im Sinne eines
Gesprachs unter Gleichen, eingeschatzt. Allerdings ist der Gesprachsverlauf in Gruppendis-
kussionen in der Regel assoziativer, geht es doch darum, eine mdglichst grof3e Vielfalt von
Meinungen zu eruieren. Eine intensive und systematische Auseinandersetzung zwischen
den Teilnehmenden und die wechselseitige Bezugnahme auf einzelne Redebeitrage ist nicht
vorgesehen. Auch ist es nicht Ziel von Gruppendiskussionen in dem Gesprach zu einem
Konsens zu kommen.

NSD 1 liegt in einem ausfuhrlichen Protokoll vor, NSD 2, 3, und 4 wurden digital aufgezeich-
net und vollstandig transkribiert. Darliber hinaus wurden Zusammenfassungen hergestellt.
Uber die japanischen NSD A und NSD B liegen Zusammenfassungen in Deutsch sowie ein
Vergleich der beiden in Englisch vor. Darlber hinaus wurden bei allen NSDs Begleitfor-

* Die vier deutschen und 6sterreichischen NSDs wurden von Andreas Frewer und Irene Hirschberg sowie Anna
Pichelstorfer und Erich Grie3ler organisiert. In Japan waren dies Motomu Shimoda und Narifumi Nakaoka. Als
autorisierte sokratische Gesprachsleiter moderierten Horst Gronke und Beate Littig die Osterreichischen und
deutschen NSDs, Tsuyoshi Horie die japanischen.



6 — Beate Littig et al. / Pradiktive genetische Beratung in Osterr., Deutschland u. Japan — I H S

schungen durchgefiihrt, die Fragebdgen am Beginn und Ende der Veranstaltung sowie
Telefoninterviews mit den Beteiligten einschlossen (GrieBler et al. 2008,
Griel3ler/Pichelstorfer 2008a, b, c; Horie, 2008)).

Markus Hengstschlager erstellte einen naturwissenschatftlich orientierten Bericht Uber den
.State of the art* humangenetischer Diagnostik (Hengstschlager 2008). Dieser Bericht ist
relevant fiir die Feststellung des genetischen Wissensstands.

3. Vergleichsdimensionen
3.1 Regulierung und Finanzierung der genetischen Beratung
3.1.1 Osterreich

Das Gentechnikgesetz (GTG, (BGBI. Nr. 510/1994) wurde im Jahr 1994 beschlossen und
trat am 1.1.1995 in Kraft.

Das thematisch sehr heterogene Gesetz regelt die landwirtschaftliche Nutzung der Gentech-
nik, die Gentechnik in geschlossenen Systemen sowie die genetische Analyse und Genthe-
rapie an Menschen. Lediglich ein Abschnitt des Gesetzes befasst sich mit Genanalyse und
Gentherapie an Menschen (IV Abschnitt, 88 64—79).

Das GTG 1994 definiert Genanalyse als ,molekulargenetische Untersuchung an Chromo-
somen, Genen und DNS-Abschnitten eines Menschen zur Feststellung von Mutationen“ (8§ 4
Abs. 23 GTG) und regelt die Berechtigung zur Genanalyse an Menschen, erlaubte Zwecke
der Analyse, Zustimmungs- sowie Informations- und Aufklarungspflichten. Weiters regelt das
Gesetz Fragen des Datenschutzes und beinhaltet ein striktes Verbot fur Versicherungen und
Arbeitgeberinnen, genetische Daten zu verwenden.

In Hinblick auf die Berechtigung, einen Gentest zu veranlassen, trifft das GTG einige wichti-
ge Unterscheidungen. Dies sind einerseits die Feststellung einer ,Pradisposition fir eine
Krankheit* und des ,Ubertragerstatus® und anderseits die einer ,manifesten Erkrankung* (8
65 GTG). Im ersten Fall (§ 65 Abs. 1 Z 1 GTG) kann nur ein/e in Humangenetik ausgebilde-
te/r Arzt/Arztin oder ein fir das betreffende Indikationsgebiet zusténdiger Facharzt/eine
Facharztin eine Genanalyse veranlassen. Diese Genanalyse dient medizinischen Zwecken,
um eine ,Prasdisposition fir eine Krankheit, insbesondere der Veranlagung fur eine magli-
cherweise zukiinftig ausbrechende Erbkrankheit* oder einen Ubertragerstatus festzustellen.

Im zweiten Fall (8§ 65 Abs. 1 Z 2 GTG) kann jeder ,behandelnde oder diagnosestellende Arzt*
einen Test veranlassen. Dieser dient der ,(a) Diagnose einer manifesten Erkrankung oder
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einer damit im Zusammenhang stehenden allfélligen kiinftigen Erkrankung oder (b) Vorberei-
tung einer Therapie und Kontrolle des Therapieverlaufes oder (c) Durchfihrung von Unter-
suchungen geman § 70 Z 1*.°

Laut GTG koénnen daher je nach Indikation Allgemeinmedizinerinnen, Facharztinnen ver-
schiedener Disziplinen und Humangenetikerinnen Gendiagnostik veranlassen.

Die oben getroffenen Unterscheidungen sind auch fur die Form der Zustimmung von Patien-
tinnen zur genetischen Diagnostik bedeutsam. Genetische Analyse im ersten Fall ist nur
snach Vorliegen einer schriftlichen Bestétigung der zu untersuchenden Person (...), dass sie
zuvor durch einen Arzt oder Facharzt im Sinne des Abs. 1 Z 1 Uber Wesen, Tragweite und
Aussagekraft der Genanalyse aufgeklart worden ist und der Genanalyse zugestimmt hat”
(8 65 Abs. 2 GTG). Im zweiten Fall hat der/die Arzt/Arztin den/die Patientin lediglich ,uber
Wesen, Tragweite und Aussagekraft der Genanalyse aufzuklaren (ebd.). Eine schriftliche
Zustimmunyg ist nicht notwendig.

§ 69 GTG regelt explizit die genetische Beratung. Das GTG legt fest, dass ,vor und nach
Durchfihrung einer Genanalyse zur Feststellung einer Veranlagung fiir eine Erbkrankheit
oder zur Feststellung eines Ubertragerstatus (...) eine ausfiihrliche Beratung der zu untersu-
chenden Person, sofern diese Genanalyse im Rahmen einer préanatalen Untersuchung vor-
genommen wird, der Schwangeren, in den Fallen des § 65 Abs. 4 auch der zustimmungsbe-
rechtigten Person, durch den diese Genanalyse gemaf § 65 Abs. 1 Z 1 veranlassenden Arzt
stattzufinden” hat (8 69 Abs. 1 GTG). Die Beratung nach der Analyse wird im GTG spezifi-
ziert. Sie muss die ,sachbezogene umfassende Erérterung aller Untersuchungsergebnisse
und medizinischen Tatsachen sowie deren soziale und psychische Konsequenzen umfassen
und darf im Falle einer pranatalen Genanalyse keinesfalls direktiv erfolgen. Dabei ist auf die
ZweckmanRigkeit einer zusatzlichen nichtmedizinischen Beratung durch einen Psychothera-
peuten oder Sozialarbeiter hinzuweisen; konkrete Hinweise auf solche Beratungsmdoglichkei-
ten sind in Schriftform anzubieten“ (869 Abs. 2 GTG).

Nach einer Reihe von Novellen, die die grine Gentechnologie betrafen, wurde das GTG in
Hinblick auf die Genanalyse und Gentherapie an Menschen im Jahr 2005 erstmals novelliert
(BGBI. I Nr. 127/2005). In Hinblick auf postnatales genetisches Testen und Beratung umfass-
te die Reform eine Anderung der Definition von genetischen Tests (diese ist nicht mehr an
die Technik der molekulargenetischen Untersuchung, sondern an die Qualitat und Aussage-
kraft der gewonnenen Daten gebunden), die Einfiihrung unterschiedlicher Typen von geneti-
schen Tests und einige Prazisierungen bei der genetischen Beratung.

® Diese Bestimmung betrifft die Einbeziehung von Verwandten, vgl. weiter unten.
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In Osterreich gibt es zwei Arten, klinische Genetik zu verstehen: ,Autonome Genetik* griin-
det sich auf eine breite humangenetische Expertise als einem eigenstéandigen Fach, aller-
dings ohne selbst therapeutische MaRnahmen zur Verfiigung stellen zu kénnen (Facharzt/-
arztin, Humangenetikerin). ,Additive Genetik* geht von den Behandlungsmdglichkeiten aus
und nutzt eine fachspezifisch eingeschréankte humangenetische Zusatzexpertise fir ausge-
wahlte Erberkrankungen u.a. fir die Identifizierung von ,Risikopatientinnen“ (Facharztinnen
in Padiatrie, Gynédkologie etc. mit humangenetischer Zusatzexpertise im jeweiligen Fach).
Letzterer Zugang ist ab Mitte der 90er Jahre deshalb mdglich geworden, weil die neue Gen-
diagnostik in einigen Fallen eine klare Identifizierung von ,Risikopatientinnen” flir Erberkran-
kungen moglich gemacht hat, fur die es ,Behandlungsméglichkeiten* gibt (paradigmatisch
der Fall bei familiarem Darmkrebs und bei familiarem Brust- und Eierstockkrebs).

Die Herausbildung einer ,Additiven Genetik“ wurde in Osterreich (im Unterschied zu
Deutschland) durch eine vergleichsweise schwache Etablierung der ,autonomen Genetik”
gefordert. In der medizinischen Landschaft stand Facharztinnen anderer klinischer Facher
genug institutioneller ,Raum* fiir die Ausweitung ihrer Angebote in Richtung Erbkrankheiten
zur Verfligung (vgl. Hadolt/Lengauer 2009).

Genetische Beratung und genetische Tests kdnnen, sofern sie arztlich angewiesen sind,
Uber die Krankenkassen abgerechnet werden. Nach Aussagen der Beraterinnen entspre-
chen die verrechenbaren Kosten jedoch in vielen Fallen nicht dem realen Zeitaufwand (da
Beratungen in der Regel langer dauern, als sie vergutet werden), sodass die Kosten-
Differenz von der Tragerorganisation der Beratungsstelle getragen wird. Wenn eine Gendi-
agnostik durchgefiihrt wird, werden zumindest zwei Beratungen durchgefiihrt — eine Bera-
tung vor der Gendiagnostik (oft ,Erstberatung” genannt) und eine Beratung bei Vorliegen des
Testresultats (,Befundbesprechung“). Wenn die Familien- oder Individualdiagnose nicht
gleich im Zuge der ersten Beratungssitzung gestellt werden kann, erfolgen mehrere Bera-
tungen. Das ist auch bei der Huntington Krankheit der Fall, wo aus ethischen Griinden erst
in der zweiten Beratungssitzung eine Blutprobe fir die Gendiagnostik abgenommen wird.
Die Kosten der Gentests werden laut damit befasster Arztinnen meist, aber nicht immer von
den zustandigen Krankenkassen tibernommen.

3.1.2 Deutschland

In Deutschland ist die Gendiagnostik an Menschen nicht durch ein spezielles Gesetz oder
eine verbindliche internationale Regelung geregelt. Diese Abwesenheit eines spezifischen
Gesetzes ist jedoch fiur die gesetzliche Regelung der Medizin in Deutschland typisch, denn
in diesem Bereich werden Regelungen entweder durch Gerichtsentscheide oder professio-
nelle Selbstregulierungen geschaffen. Wichtig an diesem Umstand ist fiir das Thema Gendi-
agnostik an Menschen, dass diese nicht auf die klinische Praxis allein beschrankt ist, son-
dern den Betroffenen auch von Labors direkt angeboten werden kann. Obwohl solche Ange-
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bote gesundheitshezogener Tests derzeit eher selten sind (GID 161 2003), ist die Mdglich-
keit dieser Tests, die ohne medizinische Beratung erfolgen und nicht durch medizinische
Selbstbindungen geregelt sind, fur Akteurlnnen, die eine bundeseinheitliche gesetzliche Re-
gelung befiirworten, ein Grund zur Besorgnis und ein wichtiges Argument dafir, ein Gesetz
zu fordern, dass Gendiagnostik an Menschen regelt (Feuerlein 2003; Braun et al. 2007).

In bestehenden Gesetzen finden sich allerdings auch einige Einschrankungen der Nutzung
von Gendiagnostik, z. B. Rechte und Verbote, die aus dem Deutschen Grundgesetz abgelei-
tet werden konnen (vgl. BAK 2003; Schief 2003, 73). Auch gibt es einige Gesetze, die in
gewissen Aspekten auf die Gendiagnostik angewandt werden kdnnen, aber keines von ih-
nen befasst sich direkt mit dem Akt der Gendiagnostik an Menschen und der Beratung.

Fur die klinische Praxis der Gendiagnostik sind bestehende Richtlinien und Erklarungen, die
von der Gesellschaft fiur Humangenetik, aber auch von der Bundesarztekammer verdffent-
licht wurden am wichtigsten (BAK 2003). Obwohl die Richtlinien derzeit (noch) nicht bindend
sind, wiirde jede Verletzung oder Vernachlassigung dieser Richtlinien ernste Folgen fiir Arz-
tinnen haben, da das Dokument bei Gerichtsverfahren als Referenz des Standes der Technik
der medizinischen Behandlung dient. Im Gegensatz dazu sind die Richtlinien und Erklarun-
gen der Gesellschaft fir Humangenetik im medizinischen Kontext nicht allgemein anwend-
bar. Sie stellen eine Selbstverpflichtung ihrer Mitglieder dar, die nichts desto trotz grof3en
Einfluss auf (Expertinnnen)diskussionen zu diesem Thema haben (BVmedgen/GfH 1996,
GfH 2000, GfH 2007).

Obwohl Unterschiede und sogar Widerspriiche zwischen den verschiedenen Dokumenten
gefunden werden kénnen, stimmen sie doch alle in den wichtigsten Prinzipien Uberein, d.s.
die Forderung, Gendiagnostik und genetische Beratung medizinischen Spezialistinnen vor-
zubehalten sowie das Modell der nicht direktiven genetischen Beratung, das darauf abzielt,
die informierte Entscheidung durch Patientinnen zu férdern.

Genetische Beratung wird in Deutschland von fiir die genetische Beratung ausgebildeten
Facharztinnen durchgefihrt. Diese Aussage klingt zunéachst banal, aber sie ist im Vergleich
zu anderen Landern und in Betracht der Geschichte der genetischen Beratung in Deutsch-
land keine Selbstverstandlichkeit. Die heutige Form der hoch professionalisierten Beratungs-
tatigkeit entstand zum Teil als Folge einer kritischen Offentlichkeit, die in der genetischen
Beratung zunéchst die Fortsetzung der Eugenik aus dem Dritten Reich sah. Eine institutio-
nalisierte genetische Beratung musste, um diesem Vorwurf entgegenzuwirken, mit besonde-
rer sozialer, psychischer und ethischer Empfindlichkeit und Sorgfalt ausgefiihrt werden.

Es wurde frih eine Zusatzausbildung fur medizinische Genetik, spéater der Facharzt/die
Facharztin fir Humangenetik eingeftihrt, die allein eine genetische Beratung gegentber der
Krankenkassen abrechnen konnten. Damit haben sich die Versorgungsstrukturen der gene-
tischen Beratungen seit den 70er Jahren gefestigt: Mit niedergelassenen Arztinnen mit ent-
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sprechender Ausbildung konnte ein flachendeckendes Beratungsangebot aufgebaut werden.
Ein Gesprach mit Facharztinnen Uber Genetik und Vererbung (vergleichbar dem Konzept
der sog. additiven Genetik in Osterreich) kommt in der Praxis von Fachéarzten immer wieder
vor, wird aber nicht bezahlt, nicht geregelt und professionell in keinerlei Struktur anerkannt.
Deshalb kann diese Tatigkeit in Deutschland nicht als ,genetische Beratung“ bezeichnet
werden (vgl. Kovacs 2008).

Genetische Beratung wird fir alle pradiktiven Diagnostiken in der Richtlinie der Bundesarz-
tekammer zwingend vorgeschrieben, d.h. Arzte diirfen ohne angemessene Beratung keinen
pradiktiven Test durchfiihren. ,Als Voraussetzung fiir die Zulassigkeit und Durchfiihrung ei-
ner pradiktiven genetischen Diagnostik — auch ohne kérperlichen Eingriff — ist es arztliche
Pflicht, den Patienten hinreichend aufzuklaren und zu beraten. Dies beinhaltet auch die mdg-
lichen psychosozialen Folgen eines mdglicherweise besorgniserregenden genetischen Be-
fundes® (BAK 2003). Eine solche Beratung soll laut Richtlinie mindestens 30 Minuten dauern
und vor allem Uber Anlass, Risiken und Grenzen der Diagnostik sowie tber Handlungsmdg-
lichkeiten bei positiven Befunden aufklaren. Dies zeigt bereits einen Anspruch auf Ausfihr-
lichkeit. In der Praxis dauern solche Erstberatungen meistens tber eine Stunde. Das Ziel
einer solchen Beratung ist es nicht, die Ratsuchenden auf das Testergebnis vorzubereiten,
sondern sie zunéachst in die Lage zu versetzen, dartiber entscheiden zu kénnen, ob sie einen
Befund Uberhaupt brauchen. Nach Vorliegen des Testergebnisses soll ein zweites Bera-
tungsgesprach stattfinden, in dem nochmals Uber die Bedeutung des Befundes, tber Ursa-
chen und Art der Prognose, psychosoziale Folgen, Mdglichkeiten der Pravention oder der
Therapie und eventuell Uber andere Betroffene gesprochen werden soll. Diese Vorschlage
der BAK gelten zum Teil auch, wenn der Befund negativ ist. Bei psychosozial belastenden
Tests ist sogar eine dritte Art von Gespréch erforderlich: Das Gesprach mit einem Psycholo-
gen/einer Psychologin, der/die den genetischen Berater/die genetische Beraterin vergewis-
sern soll, dass der Ratsuchende den Befund psychisch ertragen kann. Grundséatzlich werden
die Kosten fir alle indizierten Beratungsgesprache von den Krankenkassen tbernommen.
Gesetzliche Krankenkassen bezahlen auch mehrere Beratungen, die vor oder nach dem
Test mit medizinischer Indikation von Facharztinnen durchgefiihrt werden. Bei privaten
Krankenversicherungen gibt es je nach Vertrag Unterschiede, wobei die Erstberatung in der
Regel immer ibernommen wird.

An die Beratung ist also kein genetischer Test gebunden. Diese Bindung ist auch in den
Finanzierungsstrukturen nicht impliziert, denn die Finanzierung der genetischen Beratung ist
unabhéngig von der Durchfiihrung von Tests und ist mehr oder weniger an den zeitlichen
Aufwand der Beratung angepasst. Genetische Berater werden deshalb nicht implizit ge-
zwungen, aus finanziellen Grinden Tests unbedingt zu empfehlen.
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3.1.3 Japan

Gendiagnostik an Menschen und Beratung wird in Japan durch zwei unterschiedliche For-
men von Maflnahmen reguliert. Die Forschung am menschlichen Genom wird durch Regie-
rungsrichtlinien reguliert, wahrend im Bereich der klinischen Praxis Richtlinien von Expertin-
nengruppen wirksam sind.

Die Richtlinie fur Gendiagnostik im klinischen Kontext, die von 10 Berufsverbanden geschaf-
fen wurde, stellt einen Versuch der professionellen Selbstregulation dar. Sie wurde im Jahr
2003 durch ein ,Joint Ethical, Legal and Social Implementations Committee of Genetic Medi-
cine Related Societies” verfasst und hélt fest, dass Gendiagnostik niemals auf3erhalb medi-
zinischer Einrichtungen durchgefuhrt werden sollte. Sie muss immer genetische Beratung
einschliel3en und die Menschenrechte der getesteten Person, ihrer Familienangehdrigen und
Verwandten respektieren. Genetische Diskriminierung, Datenschutz und Vertraulichkeit sind
weitere Themen, die in dem Papier behandelt werden. Gendiagnostik sollte immer an die
informierte Zustimmung der zu Testenden gebunden sein, dieser soll eine verstandliche Er-
klarung des Zwecks, der Methode, der Implikationen, der Genauigkeit und der Alternativen
zur Gendiagnostik einschlie3en.

Genetische Beratung wird in den Richtlinien als wichtiges Thema angesehen und umfassend
behandelt. Das Recht der zu Testenden, zu wissen, aber auch nicht zu wissen, muss als
gleichwertig respektiert werden. Genetische Beratung sollte durch Kliniker durchgefihrt wer-
den, z. B. durch einen klinischen Genetiker, der durch das ,Japanese Board of Medical Ge-
netics" qualifiziert ist, der in genetischer Beratung erfahren ist und angemessene Erfahrung
in genetischer Medizin besitzt. Die Beraterinnen kénnen mit Psychiaterinnen, klinischen
Psychologlnnen, genetic counselors (nurses) — oftmals eine Krankenschwester mit spezifi-
scher Ausbildung in Genetik — und Sozialarbeiterinnen zusammen arbeiten.

Die Leitlinien schlieRen mit der Forderung nach der Einrichtung eines autorisierten Evaluie-
rungs- und Uberwachungssystems fiir Gendiagnostik. Die Regulierung sollte ein System von
Regeln einrichten, um ausreichende analytische und klinische Validitat und klinische Nutz-
lichkeit sicherzustellen (Guidelines for Genetic Testing 2003;
http://jshg.jp/pdf/10academies_e.pdf, 04-02-08).

Genetische Beratungen dirfen in Japan klinische Genetiker und zertifizierte genetische Be-
rater (,genetic counsellors®) durchfuihren (vgl. lwabuchi et al., 2008, S: 8f.). Klinische Geneti-
ker folgen dem ,additiven“ Modell, d.h. es handelt sich um Fachéarztinnen verschiedener
klinischer Facher, die eine dreijdhrige Zusatzausbildung in Humangenetik absolvieren. 2005
gab es in Japan 599 von der Japan Society of Human Genetics und der Society for Genetic
Counseling zertifizierte klinische Genetikerlnnen. Das Zertifikat muss alle 5 Jahre erneuert
werden. Genetische Beraterlnnen (genetic counselors) werden seit 2003 von denselben
beiden japanischen Assoziationen mit Erreichen eines Master Degrees an einer autorisierten
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Graduate School zertifiziert. Die neue Profession konnte sich derzeit jedoch noch nicht im
groReren MalR3stab in der Praxis der genetischen Beratung etablieren. Im Jahr 2005 gab es 5
nach diesen Vorgaben ausgebildete ,genetic counselors”.

Die Bezahlung genetischer Beratung und genetischer Tests erfolgt in Japan Ublicherweise
privat seitens des Klientinnen. Die Preise fur Beratungen variieren deutlich zwischen unter-
schiedlichen Beratungseinrichtungen, je nachdem ob sie privat oder 6ffentlich finanziert sind
(vgl. Iwabuchi et al., 2008, S. 24). Im Durchschnitt lag der Preis fur eine Beratungsstunde bei
8200 Yen im Fall eines Fixpreises und bei 6600 Yen bei einem fallbezogenen Abrechnungs-
system. Fir Mehrfachberatungen ist oftmals ein Preisnachlass fir Folgeberatungen mdaglich.
Einzelne Kliniken versuchen die Patientinnen entlasten, indem sie um Zusatzfinanzierung
von Versicherungen ansuchen.

3.2 Institutionelle Organisation der genetischen Beratung

3.2.1 Osterreich

Entlang ,autonomer” und ,additiver* Genetik bzw. ihrer Haupteigenschaften (die Breite der
genetischen Expertise und das Anbieten-Kénnen von BehandlungsmalRnahmen) haben sich
drei Beratungssettings herausgebildet:

1) Die allgemeine humangenetische Beratungsstelle (breite humangenetische Experti-
se, kein Behandlungsangebot),

2) die Spezialambulanzen fir eine bestimmte Erberkrankungen (auf die betreffende Er-
krankung spezialisierte humangenetische Expertise, vorhandenes Behandlungsan-
gebot) und

3) die humangenetische Beratungsstelle fir reproduktive Fragen (breite Expertise, vor-
handenes Behandlungsangebot). Dieses dritte Setting entstand, weil fiir die Frage
reproduktiver Entscheidungen eine Vielzahl von Erberkrankungen relevant ist; die
Formen medizinischer ,Behandlung” umfassen im wesentlichen Pra- und Prénatal-
diagnostik, Schwangerschaftsabbruch und neo-natalogische Malinahmen (vgl. Ha-
dolt/Lengauer 2009).

3.2.2 Deutschland

Nach den ersten Modellversuchen der genetischen Beratung an den Universitatskliniken
Frankfurt und Marburg in den 1970er Jahren hat sich genetische Beratung zunachst in den
Universitatskliniken etabliert. Diese sind heute noch eine wichtige Anlaufstelle fir komplexe-
re Beratungen. Seit die Durchfiihrung von genetischen Beratungen aber auch von Fachéarz-
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tinnen fir Humangenetik und Arztinnen mit Zusatzbezeichnung Medizinische Genetik auch
durchgefiihrt werden kénnen (und diese Arztlnnen auch als niedergelassene Arztinnen ei-
gene Praxen fuhren kdnnen), hat sich der Schwerpunkt der genetischen Beratungen von
den grofRen Uni-Kliniken in Richtung Privatpraxen verschoben. Heute finden die meisten
Beratungen fur weniger komplizierte genetische Krankheiten in Privatpraxen statt. Diese
fuhren meistens keine Tests durch, kénnen aber fiir den Test Blut abnehmen und die Sam-
ples in ein entsprechendes Labor schicken. Damit hat der/die Ratsuchende eine volle Ver-
sorgung vor Ort. Mittlerweile gibt es deutschlandweit Giber 200 solcher privaten Beratungs-
praxen (www.bvdh.de/public.php; 12.12.2008). Eine vergleichbare Beratungspraxis wie die
Additive Genetik in Osterreich hat sich in Deutschland aufgrund dieser Entwicklung nicht
etabliert.

3.2.3 Japan

Genetische Beratungen werden Uberwiegend an Universitatskliniken oder in Krankenhau-
sern durchgefuhrt. Aufgrund ihrer intensiven und breiten humangenetischen Ausbildung be-
raten Arztinnen hier auch Uber Erberkrankungen, die nicht in ihr eigentliches klinisches
Fachgebiet fallen.

3.3 Beratungslogiken
3.3.1 Osterreich

Genetische Beratung wird grundsatzlich durch das biomedizinische Paradigma informiert,
d.h. Problemwahrnehmung und L&sungsstrategien folgen biomedizinischen Weltsichten,
Wissensordnungen und organisationalen Praktiken.®

Diese grundsatzliche biomedizinische Ausrichtung wird in Beratungssitzungen als eine von
funf Beratungslogiken manifest (Aufklaren, Beraten, Versorgen, Betreuen und Anbieten).
Diese Beratungslogiken organisieren, was in der genetischen Beratungssitzung geklart wer-
den soll und wie dies geklart werden soll. In beiden Dimensionen steht der medizinische
Bereich im Zentrum.

Die Frage des Was? (Klarungsreichweite) nimmt im Wesentlichen drei Auspragungen an:
Die Klarungsreichweite kann erkrankungsfokussiert, also beschrénkt auf erkrankungsbezo-

® Es kann angenommen werden, dass genetische Beratung anders aussehen wiirde, wére sie nach einer nicht
vorrangig biomedizinischen Logik organisiert. Eine Anderung der Grundausrichtung genetischer Beratung ist
nicht zu erwarten, insbesondere dann nicht, wenn zukinftig mehr und bessere Behandlungsmdglichkeiten zu
Verfligung stehen.
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gene Aspekte sein (und folgt dem Modus von Aufklaren bzw. Versorgen); sie kann psycho-
sozial ausgedehnt sein, wo psychosoziale Klarungsaspekte hinzukommen (Beraten bzw.
Betreuen); und sie kann schlieBlich zuséatzlich zum Erkrankungsaspekt ausgedehnt sein auf
Fragen, in denen es um nicht-medizinische Entscheidungen Uber zukinftige Kinder geht
(Beraten und Anbieten). Zur Einbindung der nicht erkrankungs-fokussierten Klarungsaspekte
kommt es tendenziell dann, wenn das wahrgenommene Hauptproblem nicht vollends medi-
zinisch gerahmt werden kann bzw. nicht innerhalb des medizinischen Rahmens zu I6sen ist.

Die Frage des Wie? (Betroffenheitshandhabe) nimmt im wesentlichen zwei Auspragungen
an: Die Betroffenheitshandhabe kann beratungsfokussiert sein, also beschrankt sein auf den
Beratungszusammenhang selbst (Aufklaren, Beraten); sie kann aber auch behandlungsaus-
gedehnt sein, also Uber die Beratungssituation zu Vorsorge- und Behandlungsprogrammen
hinausreichen, in denen die Beratung selbst nur Teil eines langeren Vorsorgeprozesses ist
(Versorgen, Betreuen, Anbieten). Zur Betroffenheitshandhabe, die Uber Beratung hinaus-
geht, kommt es tendenziell dann, wenn die Beraterlnnen auch selbst die Durchfiihrung von
Behandlungsmaflinahmen anbieten kénnen. Dies ist bei ,additiver Genetik* der Fall; ,auto-
nome Genetik" ist hingegen beratungsfokussiert (vgl. dazu ausfihrlich Hadolt/Lengauer
2009).

3.3.2 Deutschland

Genetische Beratung versteht sich als Hilfestellung zu einer selbstverantwortlichen Ent-
scheidungsfindung in Bezug auf eine vererbbare Krankheit. Um dies zu verwirklichen, nimmt
der Berater/die Beraterin im Zuge der Beratung drei verschiedene Rollen ein: Die des Inter-
viewers/der Interviewerin, die des Lehrers/der Lehrerin und die des Managers/der Manage-
rin. Diese Rollen hdngen vom Beratungskonzept und nicht von der technischen Entwicklung
in der Genetik ab, deshalb werden sie mit der herkdmmlichen Qualitatskontrolle der Human-
genetik nicht erfasst.

Thematische Inhalte der genetischen Beratung sind primar medizinisch (vor allem Kléarung
der eventuellen Betroffenheit und Risikoberechnung, Klarung der zu erwartenden Sympto-
matik und der dahinter liegenden Mechanismen) sowie psychosozial orientiert. Was in einer
Beratung angesprochen wird, hangt aber weitgehend von der Fragestellung der Ratsuchen-
den und von der Art der Erkrankung ab.

Handlungsfelder der genetischen Beratung sind nicht direkt an Behandlungsangebote ge-
knlpft. Sie lassen sich in zwei Gruppen einteilen: a) medizinische und b) nicht medizinische
Aspekte des Umgangs mit der genetischen Erkrankung.

a) Handlungen, welche weitere medizinische Malinahmen vorbereiten: Herstellung von Kon-
takten mit der kurativen Medizin, Hinweis auf den Zusammenhang zwischen bisherigen me-
dizinischen Untersuchungsergebnissen und einer genetischen Anlage, Hinweis auf die Mog-
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lichkeit von medizinischen Therapiemal3nahmen fiir bestehende oder kiinftige Symptome,
Hinweis auf den Mangel an Therapiemdglichkeiten bei bestimmten kérperlichen Einschran-
kungen, Hinweis auf mdgliche Konflikte zwischen anderen Therapieentscheidungen und der
genetischen Anlage.

b) Handlungen, die nicht-medizinische Vorgange vorbereiten: Klarung von individuellen psy-
chischen Folgen eines Befundes, Hinweis auf die Beziehung zu den Angehérigen, die durch
den Befund mdglicherweise mit-belastet werden, Hinweis auf Selbsthilfegruppen, Reflexion
Uber das zukinftige Ich des/der Ratsuchenden und dessen Werte (vgl. Kovacs 2008).

3.3.3 Japan

Ingesamt kann die Haltung des medizinischen Personals als ausgesprochen vorsichtig ge-
genlber der Durchfiihrung genetischer Tests beschrieben werden. Hierflir sprechen Mehr-
fachberatungen vor einem Test (in der Regel drei) insbesondere bei neurodegenerativen
Erkrankungen und das beharrliche Problematisieren der Entscheidung zum Gentest und das
Durchspielen von Lebenssituationen nach einem angenommenen positiven Testbefund in
Gedankenspielen. Neben dem hohen Stigmapotential von Erberkrankungen (Herabsetzung
der Familienehre und grolRere Schwierigkeit der Familienmitglieder zu heiraten) ist hierfur
auch eine hohe Sensibilitdt gegeniiber Datenschutz aufseiten von Ratsuchenden maRgeb-
lich. Entscheidungen fir oder gegen einen Gentest werden weiters oft auch im Familienver-
band und nicht lediglich von der individuell betroffenen Person getroffen (lwabuchi 2008).

Die Beratung zielt auf die Herstellung eines tatsachlichen Bereitseins (,readiness”) der bera-
tenen Person hinsichtlich der mdglichen Konsequenzen des Tests (lwabuchi 2008). Zur Be-
ratung werden auch Psychologinnen herangezogen. In der Beratung nehmen neben medi-
zinischen Themen auch Fragen der Qualitat der sozialen Beziehungen (Partnerin, Familie,
weiteres soziales Umfeld) eine zentrale Stellung ein. Genetische Beraterlnnen sind insbe-
sondere bemiht, einen Gentest nur dann durchzuflihren, wenn sichergestellt ist, dass die
betreffende Person durch einen Partner/eine Partnerin, Verwandte oder Freunde intensiv
betreut werden kann. Weiters werden versicherungsrechtliche oder arbeitsrechtliche Aspekte
und insbesondere das Recht auf Nicht-Wissen thematisiert.
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4. Resimee und Ausblick

Was lasst sich nun bei einer vergleichenden Betrachtung der drei Lander mit Blick auf die
Einflussfaktoren auf genetische Beratung zusammenfassend festhalten?

Hinsichtlich der Regulierung der Gendiagnostik lassen sich in Osterreich, Deutschland und
Japan Gemeinsamkeiten, aber auch Unterschiede feststellen (vgl. Abbildung 2). In allen drei
Landern liegt die prinzipielle Kompetenz fir eine gesetzliche Regulierung der Gendiagnostik
beim Zentralstaat. In allen drei Landern spielt die Exekutive in Form der staatlichen Verwal-
tung eine starke Rolle im Prozess der relevanten Gesetzesentwicklung. Gendiagnostik be-
trifft in allen drei La&ndern mehr als ein Ministerium und stellt damit ein innerstaatliches Koor-
dinierungsproblem dar. Im Gegensatz zur starken Rolle der Beamtenschaft in den jeweilig
verantwortlichen Ministerien war die Rolle des Parlaments in den drei Landern bei der Ent-
wicklung von gesetzlichen Regelungen der Gendiagnostik von unterschiedlicher Bedeutung.
Wahrend es in Japan keine Rolle gespielt hat, war die Rolle des Parlaments in Osterreich
ein wenig starker (vgl. GrieBler 2008a,b) und besonders stark in Deutschland. In allen drei
Nationen spielt das System der professionellen Selbstregulation von Arztinnen eine wichtige
Rolle bei der Regelung des Gesundheitssektors. Im Gegensatz zu Osterreich, das bis dato
als einziges Land Uber eine gesetzliche Regelung der Gendiagnostik verfiigt, ist die profes-
sionelle Selbstbindung in Deutschland und Japan derzeit die einzige Regelung der klini-
schen Praxis der Gendiagnostik. Gemeinsamkeiten lassen sich bei den drei Landern auch
hinsichtlich einer machtigen Akteursgruppe feststellen. Es sind dies professionelle Organisa-
tionen, die in allen drei Landern eine wichtige Rolle im Politikprozess spielen, entweder weil
sie sich ihre Regeln selbst geben oder weil ihre Expertise die Basis fur staatliche Regelun-
gen bildet. Allerdings war in Osterreich und Japan die Rolle der medizinischen Expertinnen
unangefochtener als in Deutschland, wo in die Diskussionen und den Entscheidungsprozess
um eine geplante gesetzliche Regelung auch Expertinnen anderer Bereiche eingebunden
waren. Eine weitere Gemeinsamkeit Japans, Osterreichs und Deutschlands besteht darin,
dass Diskussionen um Humangenetik und damit verbundene Probleme bis heute weitge-
hend in einem Art ,halbdffentlichen” Bereich von Expertinnen verbleibt. Ausnahmen bilden
hier die Debatten um Pranatal- und Praimplantationsdiagnostik. Hinsichtlich des Inhalts der
Regulierungen bestehen Gemeinsamkeiten bei der Betonung der Pflicht der Beraterlnnen,
nicht-direktive genetische Beratung anzubieten und bei Regelungen, wer unter welchen Um-
sténden Gendiagnostik anbieten darf.
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Abbildung 2: Regulierung und Finanzierung im Uberblick

Osterreich Deutschland Japan

Rechtliche Be- | Gesetzliche Regelung | Leitlinien des Berufsver- Leitlinien der Fach-
stimmungen im Gentechnikgesetz | bands der genetischen gesellschaften in der
(1994, Novelle 2005) | Berater und der Bundes- | Arztekammer
arztekammer (Gesetzli-
Gentechnikbuch: che Regelung in Vorbe-
Richtlinie fir die ge- reitung)

netische Beratung

(2002)
Wer darf gene- | Fachéarztinnen mit Facharztinnen in Hu- Facharztinnen mit
tische Beratung | Zusatzausbildung in mangenetik zusitzlicher Ausbil-
durchfiihren? Humangenetik (addi- - :
dung (clinic geneti-
tiv) .
cists)
Facharztinnen in zertifizierte ,Genetic
Humangenetik (auto- Nurses”
nom)
Finanzierung Krankenkassen Krankenkassen Der/die Klientln mit
der Beratung variablen Satzen

und Tests

Bei genetischer Beratung fur prasymptomatische Gendiagnostik geht es in zentraler Weise
um die zielgerichteten Anstrengungen, die Beraterlnnen und die Beratenen unternehmen,
Betroffenheit durch eine Erberkrankung zu klaren. Betroffenheit stellt sich Giber die mehr oder
minder grof3e Dringlichkeit her, zu beantworten, ob jemand eine genetische Veranlagung fur
eine Erberkrankung hat, welche Konsequenzen dies fiir die beratene Person und deren An-
gehorige hat, und welche Prognose und Behandlungsmdglichkeiten es gibt (Betroffenheits-
klarung und Betroffenheitshandhabe). Diese grundlegenden Orientierungen sind in der
genetischen Beratung in Osterreich, Deutschland und Japan vorhanden. Hinsichtlich der
Praxis in den verschiedenen L&ndern lassen sich allerdings doch unterschiedliche
Tendenzen ausmachen. Selbstverstandlich spielt das berufliche Ethos der Arzteschaft eine
wichtige Rolle in der Art der Beratung, denn trotz der Einhaltung des ,Prinzips der Nicht-
Direktivitat“ neigen Arzte dazu, neutralere Stellung einzunehmen, wenn sie wissen, dass es
fur die in Frage stehende genetische Krankheit keine oder nur bedingt
Behandlungsmdoglichkeiten gibt. Das Wissen oder das Nicht-Wissen um eine solche
Vorhersage verandert kaum die Handlungsstrategie (z.B. Myotonische Dystrophie oder
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strategie (z.B. Myotonische Dystrophie oder Huntington Krankheit). Es kann mehr das Sich-
Selbst-Erleben und die Lebensplanung verandern. Fir Entscheidungen von dritten Personen
finden sich Arztlnnen in diesem Bereich nicht kompetent. Anders ist es bei Gentests, die
eine effektive aber einigermafien belastende Prophylaxe ermdéglichen, wie Familial Adeno-
matous Polyposis (FAP) oder Hereditares non-polyposes kolorektales Karzinom (HNPCC).
Vorsorgeuntersuchungen sollten bei Gen-Tragern eher durchgefuhrt werden, denn dadurch
konnen lebensverlangernde oder lebensrettende Praventiv- oder Friherkennungsmaf3nah-
men gesetzt werden. Empfehlungen von Tests fur solche Krankheiten werden direktiver aus-
gesprochen bzw. wird die Option, eine Testung nicht durchzufiihren, nicht explizit theamti-
siert, da der medizinische Nutzen solcher Tests als hoch erachtet wird. Zum prophylakti-
schen Handeln wird der Arzt auch durch sein berufliches Ethos verpflichtet, weshalb er in
solchen Fallen das Prinzip der Nicht-Direktivitat weniger konsequent befolgt (Kovacs 2008,
Hadolt/Lengauer 2009). In Japan scheint - wegen der hohen gesellschaftlichen Stigmatisie-
rung von Erberkrankungen und Behinderung und der bei Patientinnen hohen Sensitivitat
hinsichtlich des Datenschutzes - prinzipiell ein tendenziell vorsichtiger Umgang mit der An-
wendung genetischer Tests vorherrschend zu sein (,constructing readiness"). Hintergrund
dafur sind vermutlich starker sozio-kulturelle Faktoren als technologische Grenzen oder
Maoglichkeiten.

Es kann erwartet werden, dass in Osterreich sowohl ,autonome* als auch ,additive* Genetik
zukiinftig an Bedeutung gewinnen werden: ,Autonome” Genetik deshalb, weil der Umgang
insbesondere mit der Komplexitat multi-faktorieller Krankheiten, bei denen eine genetische
Komponente feststellbar wird, eine immer gréRere genetische Expertise erforderlich macht;
.additive" Genetik deshalb, weil zu erwarten ist, dass es - zumindest hinsichtlich mendelnder
Erbkrankheiten — immer mehr Erkrankungen gibt, fur die sowohl eine Diagnose einer geneti-
schen Disposition als auch effektive Behandlungsmethoden zur Verfligung stehen. Ob sich
in Japan (,additives Modell“) und Deutschland (,autonomes Modell“) eine &hnliche Entwick-
lung abzeichnen wird, ist nicht absehbar. In diesen beiden Landern gibt es bislang klare
Dominanzen jeweils eines Modells.

Der professionsinterne Streit Giber die Themen- und damit Behandlungshoheit wird in Oster-
reich Uber die Frage der breiten genetischen Expertise und des hohen Professionalisie-
rungshiveaus einschlagiger Beratungsmodelle einerseits und die Frage des klinischen lan-
gerfristigen Therapiebezugs und der patientennahen Betreuung andererseits ausgetragen.
Eigentlich geht es jedoch um die Eignerschaft Uber die neuen Mdglichkeiten klinischer Gene-
tik.

Mit der Veranderung der Behandlungsmdoglichkeiten von einzelnen Krankheiten werden sich
die Kriterien der Beratung auch &ndern. Parallel dazu sollten sich in Zukunft auch die
Schwerpunkte der Ausbildung der Fachérzte fir Humangenetik mehr an der erwarteten Be-
ratungsqualitat orientieren und weniger an der Qualitatssicherung der biotechnischen Diens-
te im Hintergrund.
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