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Zusammenfassende Thesen

Durch die rasante Entwicklung der Medi-
zin von ihrer morphologischen und pha-
notypischen Orientierung hin zu einer
molekularen und genotypischen Orientie-
rung werden neben der Diagnose und
Therapie die Prognose und Pridiktion zu
immer wichtigeren Aussagegrofien.

,Man kann nicht nicht antworten” - Um
diese Entwicklungen wissend, muss man
sich gesundheitspolitisch dazu verhalten.

Es besteht jetzt die Chance, in den kommen-
den 5 bis 10 Jahren nicht nur in Deutsch-
land, sondern auch europaweit und glo-
bal die Weichen dafiir zu stellen, dass die
Erkenntnisse der Genomforschung zeit-
nah, nachhaltig, effektiv und effizient in
Mafinahmen iibersetzt werden, die die Ge-
sundheit der Gesamtbevolkerung welt-
weit verbessern.

Die Herausforderung fiir Public Health
Genetics besteht darin, mit Hilfe der ge-
netischen Epidemiologie suszeptible Indi-
viduen moglichst frithzeitig zu identifizie-
ren und hierdurch prizisere, friihzeitigere,
nebenwirkungsdrmere Priventions-, Diagno-
se- und Therapiemdglichkeiten sowohl fiir Ein-
zelne als auch fiir bestimmte Personen-
und Patientenkollektive zu ermoglichen und
in Politik und Praxis sicher zu stellen.

Nationale und regionale Biobanken sind das
geeignete Instrumentarium, um abseits von
einem sich gegenwadrtig abzeichnenden
~Marktmodell” Suszeptibilititen zundchst
auf der Basis genetischer Varianz systema-
tisch zu validieren und fiir epidemiologi-
sche Studien, Gesundheitssystem- und Ver-
sorgungsforschung nutzbar zu machen.

Ein systematisches Horizon Scanning, Fact
Finding und Monitoring zukiinftiger
Trends leistet die Public Health Trias, die

die Integration genetischer Interventionen
in die Zielsetzung von Public Health (As-
sessment, insb. Health Technology As-
sessment) bewertet, Empfehlungen fiir er-
folgreiche und sozial akzeptable Hand-
lungsstrategien formuliert und Handlungs-
korridore skizziert (Policy Development)
sowie Mittel und Wege zur strategischen
Umsetzung und Evaluation in Politik und
Praxis benennt (Assurance).

Durch genetische probabilistische wie auch
deterministische Pradiktion entsteht der
kulturell noch unbekannte Status des
,healthy ill”, der sowohl im Hinblick auf
Schutzanspriiche als auch im Hinblick auf
medizinische und rechtliche Handlungs-
optionen das Verstandnis von Gesundheit
und Krankheit und den individuellen wie
sozialen Umgang mit diesen Lebensfiih-
rungsphanomenen nachhaltig pragen und
verdandern wird.

Im obsoleten genetischen Determinismus liegt
eine Hemmschwelle fiir eine breite gesell-
schaftliche Akzeptanz moglicher kommen-
der Entwicklungen, was zu einer Uberre-
gulierung fiihrt und so medizinischen,
Public Health und 8konomischen Fort-
schritt gefahrdet.

Die Dichte der Aspekte und die sich da-
raus ergebende mogliche kumulative Wir-
kung lédsst zwar die Charakterisierung der
molekularen Medizin als einen fiir die
Personlichkeitsrechte der einzelnen Ge-
sellschaftsmitglieder wie ganzer Gruppen
hochsensiblen Bereich zu, eine Exzeptiona-
litdt, die einen Sonderweg im Umgang mit
genetischen Daten gegeniiber anderen me-
dizinischen und gesundheitlichen Mafinah-
men rechtfertigen konnte, ldsst sich jedoch
nicht ableiten.
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Eine spezifische Herausforderung fiir Pub-
lic Health Genetics besteht im verantwort-
licheren und nachhaltigen Umgang mit
dem moglichen Konflikt zwischen individu-
umsbezogenem Autonomieaspekt und gesell-
schaftlichem Gesamtnutzen und Gemeinwohl.

Da zum einen erst durch den Schutz der
menschlichen Wiirde (was die informatio-
nelle Selbstbestimmung einschliefit) und
die Sicherstellung elementarer Bedingun-
gen (sog. konditionaler Giiter) wie ver-
schiedene mogliche Formen des gelingen-
den Lebens tiberhaupt realisierbar sind
und zum anderen ohne Beachtung dieser
primdren Grundgtiter die Rede von Chan-
cengleichheit nicht nur leer bleibt, sondern
auch zu Ungunsten der Benachteiligten
ausgelegt werden kann, miissen ethische
Benchmarks wie das Kriterium der Befi-
higungsgerechtigkeit durch die Sozial- und
Gesundheitspolitik sicher gestellt werden.

Um den moglicherweise tiberzogenen Er-
wartungen der Biirger an offentliche Ge-
sundheitsversorgung entgegenzusteuern,
kommt im Umgang mit genetischen Infor-
mationen der auf Bundes-, Linder- und
kommunaler Ebene dffentlich geférderten
Gesundheitsmiindigkeit (health literacy) eine
zentrale Bedeutung zu.

Die Arztoption enthdlt im Gegensatz zum
Arztvorbehalt keinen Wertungswider-
spruch, sondern bietet die Moglichkeit,
akkreditierte und zertifizierte Gentests, die
kein fatales Wissen liefern und auch an-
ders (z.B. per Internet) erwerbbar sind,
niederschwellig tiber den Arzt zuganglich
zu machen.

Der ,informed contract” ist ein addquates,
Selbstbestimmung respektierendes und
faires Instrumentarium, das den Umgang
mit genetischen Informationen regelt und
Forschung effizient vorantreibt, ohne die
Biirger und ihre Interessen zu vernachlas-
sigen.

Der aktuelle Diskussionsentwurf zum Gen-
diagnostikgesetz (GenDG, Stand 15.10.2004)
erzeugt Strukturen, die unter dem Ge-
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sichtspunkt der (primédren) préaventiven
Medizin sowie préziserer, frithzeitigerer,
nebenwirkungsarmerer Pravention die fal-
schen Anreize setzen und durch eine am
kurzfristigen Handlungsbedarf orientierte
Politik die Weichen fiir eine langfristige
Entwicklung stellen, die spéater nur schwer
korrigierbar ist.

Wie die Erfahrungen aus den USA und
GrofSbritannien zeigen, ist der Aufbau von
Public Health Genetics in einem Land insbe-
sondere dann erfolgreich, wenn die Fra-
gestellungen und Aufgaben von Public
Health Genetics nicht nur von Beginn an
interdisziplindr analysiert, sondern in der
Folgezeit auch entsprechend in Politik und
Praxis institutionalisiert werden.



Zusammenfassung

Darf die moderne Medizin alles, was sie kann
und bei weiter gehendem medizinisch-tech-
nischen Fortschritt im Zeitalter der Genom-
forschung konnen wird? Welche Entwicklun-
gen sind durch die molekulare Medizin zu
erwarten, und wo sind sie zu férdern, wo ih-
nen Grenzen zu setzen und durch wen?

Wo endet die Verantwortung jedes Einzelnen
fur gesundheitliche Beeintrachtigungen, und
wofiir hat die Gemeinschaft der Versicherten
oder Steuerzahler einzustehen?

Was kann die molekulare Medizin konkret zu
einer effektiveren und effizienteren Gesund-
heitsversorgung in Deutschland beitragen,
und welche mafigeblichen Weichen der Ge-
sundheitssicherung koénnen bereits zum jet-
zigen Zeitpunkt seitens der Sozial- und Ge-
sundheitspolitik gestellt werden?

Auf diesen Fragenkomplex versucht Public
Health Genetics Antworten zu geben.

Public Health Genetics ist ein in Deutschland
noch kaum etabliertes Gebiet, das derzeit in-
ternational eine rasante Entwicklung durch-
lauft. Die moglich gewordene Anwendung
genetischer Test- und Diagnosemethoden auf
breite Populationen eréffnet nicht nur der Ge-
sundheitsvorsorge und der bevolkerungsbe-
zogenen Gesundheitsprognose neue wissen-
schaftliche Perspektiven, sondern birgt auch
gesellschaftlichen Ziindstoff. Die Prognose
von Krankheitswahrscheinlichkeiten ist vor
dem Hintergrund, dass Rationalisierung im
offentlichen Gesundheitswesen eine zwingen-
de Forderung und Rationierung von Gesund-
heitsleistungen kein Tabuthema mehr ist, von
weitreichender Relevanz fiir die weitere Ent-
wicklung im o6ffentlichen Gesundheitssektor.
Grund genug also, sich rechtzeitig sowohl mit
den Chancen, als auch mit den Risiken, mit

der wissenschaftlichen, aber auch der ethi-
schen und sozialen Dimension dieses For-
schungsbereiches zu befassen. Dies ist Gegen-
stand des vorliegenden Gutachtens.

Bislang werden die Entwicklungen und Er-
kenntnisse der molekularen Medizin in
Deutschland nahezu ausschliefilich aus der
individualmedizinischen Perspektive heraus
sowohl thematisiert und diskutiert als auch
in die Politik und Praxis umgesetzt. Ein gene-
tisches Beratungsangebot findet in der Regel
im Rahmen der humangenetischen Beratung
statt und versteht sich dort als Angebot an
ratsuchende Individuen, die Informationen
tiber ein spezifisches genetisch bedingtes Er-
krankungsrisiko fiir sich selbst oder fiir ihre
Nachkommen wiinschen. Diese Art des ge-
zielten humangenetischen Beratungsangebots
ftr Risikofamilien wird auch in Zukunft ei-
nen wichtigen Stellenwert haben. Dabei wer-
den sich die Beratungen auch weiterhin auf
Erkrankungen beziehen, die eindeutig auf ei-
nen Gendefekt zurtickzufiihren sind. Damit
ist gleichzeitig vorgegeben, dass sie sich auf
vorwiegend seltene, insbesondere monogene-
tische Erkrankungen, fokussieren.

Die Aufgabe von Public Health hingegen be-
steht darin, den gesellschaftlichen Bedarf an
spezifischen Gesundheitsleistungen in der Ge-
sundheitsversorgung fest- und sicherzustel-
len, ohne dabei individuelle Priaferenzen und
Bedyiirfnisse aus dem Auge zu verlieren. Hand-
lungsleitend sind hier Fragen der Gerechtig-
keit, der Gleichheit und der Solidaritét. So ist
Public Health nicht nur in der Lage, zu rea-
gieren. Insbesondere in der Rolle eines Ver-
mittlers und Regulativs agiert Public Health,
indem es erfolgreiche und sozial akzeptable
Handlungsstrategien und -korridore zur Re-
duzierung des Spannungsverhiltnisses zwi-
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schen Okonomie und Ethik im Gesundheits-
wesen entwickelt und auslotet. Es macht Ge-
sundheitsprobleme offensichtlich und sucht
nach Losungsstrategien. Hierzu bedarf es so-
wohl der Bereitschaft als auch der Fahigkeit
vieler Disziplinen, Akteure und Institutionen
zur sektorentibergreifenden Integration und
Zusammenarbeit. Auch liegt in Public Health
der Schwerpunkt nicht wie in der Medizin auf
der Bekdmpfung von Erkrankungen, sondern
auf Gesundheit und den Einfltissen und Struk-
turen, die sie fordern oder beeintrdchtigen
konnen. Zielgrofien des Forschens und Han-
delns von Public Health sind auf der Ebene
der Gesamtbevolkerung oder bestimmter Ri-
sikogruppen die Verbesserung der Lebens-
qualitdt und die Verldngerung der Lebenszeit
sowie die Sicherstellung einer gerechten Ge-
sundheitsversorgung im Sinne einer ,, ffentli-
chen Sorge um die Gesundheit aller”.

Die Berticksichtigung genetischer Informatio-
nen bei Mafinahmen der Gesundheitsforde-
rung und Pravention - den origindren Aufga-
ben von Public Health - wird hierbei eine
wichtige zukiinftige Herausforderung fiir das
gesamte deutsche Sozial- und Gesundheits-
wesen sein. Die Notwendigkeit des Abwiégens
von Nutzen und Risiken prédiktiver geneti-
scher Tests fuir multifaktorielle Erkrankungen,
der Beurteilung des Nutzens praventiver Stra-
tegien sowie der Analyse komplexer neu auf-
tretender Fragestellungen (z.B. hinsichtlich der
Kommerzialisierung pradiktiver Gentests, der
Verftigbarkeit und eines gerechten Zugangs
zu diesen Leistungen sowie einer potenziellen
Diskriminierung in Form einer neuen sozia-
len Ungleichheit) sprechen dafiir, dass Public
Health sich hier kritisch und konstruktiv ein-
bringen muss und dariiber hinaus eine koor-
dinierende und gestaltende Rolle {ibernehmen
sollte. Damit sind die wesentlichen Aufgaben
von Public Health Genetics umrissen.

Die sozial- und gesundheitspolitische Diskus-
sion hat diese Fragen bislang kaum aufgegrif-
fen. Manche der heute diskutierten Losungs-
vorschldge, nicht nur zur Kostendampfung,
die auf Starkung des Wettbewerbsgedankens
bei gleichzeitiger Wahrung eines breiten Soli-

darkonzeptes setzen, sondern auch gesetzliche
Regulierungen wie der aktuelle Diskussions-
entwurf zum Gendiagnostikgesetz (GenDG,
Stand 15.10.2004) mogen dabei Strukturen er-
zeugen, die unter dem Gesichtspunkt der (pri-
miren) priventiven Medizin sowie priziserer,
friihzeitigerer, nebenwirkungsirmerer Privention
vielleicht gerade die falschen Anreize setzen.
Dabher ist es dringend notwendig, bei den an-
stehenden Strukturdnderungen im Gesund-
heitswesen diese Aspekte mitzubedenken, um
nicht bei der immer am kurzfristigen Hand-
lungsbedarf orientierten Politik Weichen fiir
eine langfristige Entwicklung zu stellen, die
spdter nur schwer korrigierbar sind.

Im Vergleich zu den USA (z.B. Centers for
Disease Control, Atlanta) und anderen euro-
pédischen Landern wie GrofSbritannien (Public
Health Genetics Unit, Cambridge), Italien und
den Niederlanden war Public Health Genetics
bislang in Deutschland weder etabliert noch
institutionalisiert. Dies hat sich jedoch seit
2003 durch eine Reihe von Initiativen gedn-
dert, die, nicht nur ausgehend von wissen-
schaftlichen Fragestellungen, die Reichweite
von Public Health Genetics fiir die Gesund-
heitsversorgung und -sicherstellung analysie-
ren, sondern dariiber hinaus - wie es in den
USA und Grofibritannien erfolgreich gelun-
gen ist - die Institutionalisierung von Public
Health Genetics in Strukturen des Offentlichen
Gesundheitswesens und Gesundheitssystems
nachhaltig sichern werden.

So war es Aufgabe der ZiF: Task Force ,, Public
Health Genetics”, die in 2003/2004 in Bielefeld
am Zentrum fiir Interdisziplindre Forschung
durchgefiihrt wurde, Moglichkeiten fiir den
Aufbau von Public Health Genetics in Deutsch-
land zu untersuchen und zu férdern. Es han-
delte sich bei dieser Task Force um das tiber-
haupt erste Forschungsprojekt in Deutschland
zur Frage der Integration von genetischem
Wissen in das deutsche Gesundheitswesen
(Public Health Genetics). In einem Policy Pa-
pier zum derzeitigen Stand und Bedarf von
Public Health Genetics in Deutschland, das in
Kirze den politischen Entscheidungstrdagern
und der Offentlichkeit zuginglich gemacht
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werden wird, wurden die Ergebnisse der Task
Force zusammengefasst. Durch wissenschaft-
liche Publikationen von Mitgliedern der Task
Force, die entweder bereits erschienen sind
oder sich im Druck befinden, wurden zudem
innerhalb der ,scientific community” erste
Akzente gesetzt. Dariiber hinaus hat die Task
Force mit einem internationalen Symposium
zum Anschluss an die europdische und inter-
nationale Diskussion auf diesem Gebiet ge-
sorgt.

Die Task Force hat zudem den Weg fiir wei-
tergehende Aktivitdten bereitet: So ist Public
Health Genetics seit dem 1.11.2004 mit einem
eigenen Forschungsvorhaben innerhalb des
Nationalen Genomforschungsnetzes (NGFN) als
Teil der systematisch-methodologischen Platt-
form ,Genetische Epidemiologie” vertreten.
Der Haupt- und Koordinierungsstandort die-
ser Aktivititen ist Mainz, primadre Kooperati-
onsstandorte sind in Bielefeld und Marburg
angesiedelt.






1. Gesundheitssicherung im Zeitalter der Genomforschung
als Kernaufgabe von Public Health Genetics

1.1 Molekulare Medizin, genetische
Epidemiologie und Globalisierung

... It is clear, that the science of genomics holds tre-
mendous potential for improving health globally ....
he specific challenge is how to harness this know-
ledge and have it contribute to health equity, espe-
cially among developing nations..."

Dieses Zitat von Gro Harlem Brundtland, der
ehemaligen Generaldirektorin der Weltge-
sundheitsorganisation, verdeutlicht in grofler
Klarheit, welche Bedeutung der Genetik im
Hinblick auf globale Gesundheit zukommt.
Nicht ohne Grund findet sich das Zitat im
~Report of the Advisory Committee on Health
Research” der Weltgesundheitsorganisation
(WHO) aus dem Jahre 2002.

Sehr zeitnah, im Mérz 2001, hielt Craig Venter,
der ehemalige Prédsident der Firma Celera
Genomics, einen Vortrag auf einem Sympo-
sium der Harvard School of Public Health in
Boston, USA, zur Zukunft von Public Health
mit dem Titel , Who will benefit from our new-
found knowledge of the human genome?”, in
dem er seine eigenen Vorstellungen zu kiinf-
tiger Public Health Genetics formuliert:

Ask people what they understand of the potential
of genomics for human health, and many will talk
about an unprecedented opportunity to develop new
drugs and vaccines. Others are concerned that the
poor will gain nothing, while the rich will gain a kind
of ,boutique medicine”: the opportunity to buy a
full analysis of their personal genetic makeup, and
then purchase designer therapies. If genomics is to
make a major impact on global health, it will have
to help provide affordable population-wide tools for
combating common diseases..."

. Three years ago the human genome - the ,book
of life” — was largely unknown. Today, anyone can
read what it contains. Genomics is already providing
fascinating insights into our species’ evolution and
clues to the some of the differences between indi-
viduals in susceptibility of diseases. The key question
for public health, however, is whether it will improve
the health of all of the world’s people, or whether it
will just widen the technology gap between rich and
poor.

Momentan entwickelt sich die Medizin in ra-
santem Tempo von ihrer morphologischen und
phéanotypischen Orientierung hin zu einer mo-
lekularen und genotypischen Orientierung
(WHO, 2002; Paul, 2003a/2003b). Neben der
Diagnose werden die Prognose und Pridiktion
zu immer wichtigeren Aussagegrofien (Brand,
2002a; Paul, 2004).

Wie kaum eine andere Wissenschaft ist die
Genetik durch einen enormen Zuwachs an
neuen Technologien und Erkenntnissen ge-
préagt und hat die Erwartungen, dass das Hu-
mangenomprojekt die biomedizinische For-
schung verdandern werde, insbesondere durch
die Entwicklungen der letzten zehn Jahre, be-
statigt (Wewetzer, 2004). So wurde Mitte der
1980er Jahre mit der Kartierung des mensch-
lichen Genoms begonnen. Zahlreiche Gene
konnten mit Hilfe der Positionsklonierung
entdeckt und Mutationen fiir genetisch be-
dingte Erkrankungen identifiziert werden.
Dazu zdhlten vor allem die monogen beding-
ten Erbkrankheiten aber auch die komplexen,
multifaktoriell bedingten Erkrankungen wie
Herz-Kreislauf-Krankheiten, Diabetes melli-
tus, Krebserkrankungen oder Asthma. Nach-
dem die gesamte DNA-Sequenz verfiigbar ist,
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konnen nun neue Gene mit Hilfe der sequenz-
basierten Suche wesentlich schneller entdeckt
werden (Peltonen & McKusick, 2001; Ellsworth
& O’Donnell, 2004). Dariiber hinaus ermogli-
chen die neuen Technologien, genetische Ver-
dnderungen auf der Ebene der funktionalen
Einheiten der Gene, den Proteinen, zu unter-
suchen und die Bedeutung der Umweltfakto-
ren wie chemischer, physikalischer oder in-
fektioser Agenzien und Noxen, der Erndhrung
oder des Verhaltens fiir die Entstehung von
Krankheiten besser zu verstehen (Khoury,
1996; Collins et al., 1998; Omenn, 2000; Beskow
et al., 2001; Ellsworth & O’Donnell, 2004).

Die Fortschritte der Humangenomforschung
werden zunehmend in die Medizin integriert
und beginnen bereits heute, das Verstandnis
von Krankheit und Gesundheit zu verandern.
Die Vorstellung, dass die meisten, wenn nicht
alle Krankheiten durch genetische Faktoren
zumindest mit bedingt sind, ist jedoch nicht
neu. Und auch die systematische Erforschung
genetischer Krankheitsursachen begann be-
reits mit der Zytogenetik Ende der 1950er
Jahre und der Kartierung von Genen auf den
Chromosomen in den spdten 1960er Jahren
(Peltonen & McKusick, 2001). In Folge der
Weiterentwicklung genetischer Forschungs-
methoden und wachsender Erkenntnisse wird
Krankheit heute zunehmend als Ergebnis ei-
nes komplexen Interagierens von umwelt- und
verhaltensrelevanten Faktoren mit individuel-
len genetischen Préadispositionen verstanden
(Khoury et al., 2000). Die Erforschung kom-
plexer Erkrankungen erfordert daher nicht
nur die Untersuchung von Variationen eines
oder mehrerer Gene und deren Produkte, son-
dern dariiber hinaus die Beobachtung von Ver-
dnderungen wiahrend der Entwicklung, der
Reifung und des Alterns unter den Einfltissen
von Umweltfaktoren auf die physiologische
Matrix aus unterschiedlichen Genprodukten
(Childs & Valle, 2000). So beschiftigt sich der
auf der Kenntnis der Gensequenz aufbauen-
de Forschungsansatz von ,new genetics” und
der , postgenome era” mit der Untersuchung
des gesamten Genoms, seiner Funktionen und
Wechselwirkungen mit biologisch wirksamen
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Umweltfaktoren. Fiir die Biomedizin und die
medizinische Genetik sind in diesem Zusam-
menhang insbesondere diejenigen neuen bzw.
weiterentwickelten technischen Moglichkei-
ten relevant, mit deren Hilfe die unterschied-
lichsten Bedingungen fuir hdufige Erkrankun-
gen wie Krebs- oder Infektionskrankheiten
umfassend untersucht werden konnen, um
neue Erkenntnisse tiber komplexe Gen-Gen-
und Gen-Umwelt-Interaktionen zu gewinnen
(Ellsworth & O’Donnell, 2004).

Diese Untersuchungen stehen jedoch erst am
Anfang, d.h. ,wir sind weit davon entfernt,
die komplexen Prozesse biologischer Informa-
tionsverarbeitung zu verstehen. Insbesondere
die Tatsache, dass hohere Organismen mit
ihrer sich unabldssig wandelnden Umwelt in
bestandigem Austausch stehen, ldsst die Su-
che nach entscheidenden Signalwegen zu ei-
ner Suche nach der sprichwortlichen Nadel
im Heuhaufen werden, die nur durch immer
ausgefeiltere Technologien ... sowie immer
neue, innovative Fragen an den immensen
Fundus genetischer Informationen bewerk-
stelligt werden kann” (Paul & Ganten, 2003).
In Anbetracht der Komplexitdt und Plastizi-
tat genomischer Prozesse bestehen Ziele und
Moglichkeiten der medizinischen Genomfor-
schung derzeit darin, ein erweitertes Verstand-
nis von denjenigen Prozessen zu erlangen, die
daran beteiligt sind, dass Menschen krank
werden, bzw. nicht Krankheiten zu untersu-
chen, sondern die gemeinsamen molekularen
Ursachen von Krankheit tiberhaupt (Childs
& Valle, 2000). Die Genetik wird also zuneh-
mend als Teil der Zell- und Molekularbiolo-
gie gesehen, die einen Beitrag zu allen korper-
lichen Erscheinungsformen und Erkrankun-
gen leistet, (Guttmacher & Collins, 2002) und
die in Zukunft die reduktionistischen Anséatze
der medizinischen Forschung um die mole-
kularmedizinische Forschung ergénzen wird.
Durch ein wachsendes Verstdndnis fiir eine
genetisch bedingte Variabilitdt wird ein Krank-
heitsmodell entstehen, das biologische Er-
kenntnisse tiber Genotyp-Phanotyp-Beziehun-
gen, namlich die zeit- und entwicklungsab-
héngigen Interaktionen zwischen moglichen
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genetischen und Umweltfaktoren, mit einbe-
zieht (Sing et al., 2003). Damit geht die Genetik
von einer Spezialwissenschaft fiir eine kleine
Gruppe seltener, monogener Erkrankungen
iiber zu einer Wissenschaft, die fiir die Ge-
sundheitsversorgung der Bevolkerung von In-
teresse ist (Guttmacher & Collins, 2002).

Hier hat die genetische Epidemiologie eine
Schliisselkompetenz. Unter dem Begriff der
genetischen Epidemiologie verbergen sich zu-
néchst einmal mehrere Verfahren und Metho-
den, die ihre Wurzel im Wesentlichen in der
Statistik, Mathematik, Genetik und Epide-
miologie haben und durch ihren Einfluss aus
weiteren, labortechnisch orientierten Berei-
chen, wie beispielsweise der Molekularbiolo-
gie, stark interdisziplindr gepragt sind (Bro-
men, 2004). Die genetische Epidemiologie un-
tersucht beim Auftreten von Krankheiten in
menschlichen Populationen die Rolle geneti-
scher Faktoren, deren Interaktion untereinan-
der und ihr Verhiltnis zu Umweltfaktoren.

Dieses relativ junge Forschungsgebiet hat ihren
Ursprung insbesondere in den Mendel’schen
Vererbungsmodellen und der Populationsge-
netik. Letztere verfolgt wiederum das Ziel,
mathematische Eigenschaften von Genen in
Populationen bzw. Faktoren, die die geneti-
sche Zusammensetzung einer Population be-
stimmen, zu untersuchen. Thre Entwicklung
ergab sich nicht zuletzt aus dem Humanen
Genomprojekt (HUGO (Collins & McKusick,
2001)), das Ende der 80er Jahre begann und
primér das Ziel der Sequenzierung des mensch-
lichen Genoms verfolgte (Little, 2004). Dabei
galt es, alle Gene zu lokalisieren und zu iden-
tifizieren mit dem weiterreichenden Ziel, de-
ren funktionelle Bedeutung und Zusammen-
hiange zu verstehen. Hierbei ist zu berticksich-
tigen, dass es sich bei den untersuchten Kol-
lektiven tiblicherweise um Populationen mit
bestimmten Abhéngigkeitsstrukturen, wie z.B.
Familien handelt. Die zunehmende Verzah-
nung von Genetik und Epidemiologie wurde
durch die rasanten Entwicklungen in der Mo-
lekularbiologie untersttitzt. Dabei gilt es, sus-
zeptible Individuen moglichst frithzeitig zu
identifizieren und dadurch gezielt zu Primér-

und Sekundéarpravention beizutragen (Baird,
2000; Bromen, 2004). Ein weiteres, langfristi-
ges, allerdings aufSerhalb des unmittelbaren
Einsatzgebietes der genetischen Epidemiolo-
gie liegendes Ziel besteht darin, durch indivi-
duelle, bzw. risikostratifizierte Therapien, die
auf genetische und andere personliche Attri-
bute zugeschnitten sind, den Heilungserfolg
zu verbessern (Dorman & Mattison, 2000). An-
ders als die molekulare Epidemiologie, die
sich ganz allgemein mit erblichen und erwor-
benen Verdanderungen auf molekularer Ebene
befasst, hat die genetische Epidemiologie ih-
ren Fokus auf hereditdren, d.h. erblichen Me-
chanismen, wie z.B. Keimbahnmutationen und
setzt neben Bevolkerungs- auch Familienstu-
dien ein.

Durch ihren hiufig populationsbezogenen An-
satz erreicht die genetische Epidemiologie eine
gewisse Bevolkerungsreprasentativitit. Sie lie-
fert die methodische Basis zur Untersuchung
des Gen-Merkmal-Zusammenhangs und bie-
tet die Moglichkeit, Interaktionen zwischen
Genen sowie zwischen Genen und Umwelt-
einfliissen zu untersuchen. Neben der funk-
tionalen Analyse von Genen untersucht sie die
Rolle von Genen in komplexen Funktionszu-
sammenhdngen, beispielsweise bei polygene-
tischen oder multifaktoriellen Erkrankungen.
Die genetische Epidemiologie hat im bereits
erwdhnten Humanen Genomprojekt insbeson-
dere durch das Verfahren der Kopplungsana-
lyse eine zentrale Rolle gespielt. Man kann
festhalten, dass die genetische Epidemiologie
einerseits der Wegbereiter fiir die Bioinforma-
tik war, indem sie die Identifikation und Lo-
kalisation von Genen unterstiitzt, andererseits
ist es moglich, die mit Hilfe von bioinforma-
tischen Methoden gewonnenen Erkenntnisse
im Rahmen (genetisch)-epidemiologischer Stu-
dien zu verifizieren sowie weitergehend zu
untersuchen (Little, 2004).

Die genetische Epidemiologie besitzt somit ei-
nerseits einen Fokus auf genetische Mechanis-
men. Andererseits berticksichtigt sie jedoch
auch exogene Faktoren, wie z.B. Umweltein-
flisse, Lebensstilfaktoren und soziale Deter-
minanten, und dies ist nicht nur moglich, son-
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dern geradezu zwingend, insbesondere bei
den sog. , Zivilisationskrankheiten” wie Uber-
gewicht oder Lungenkrebs mit bedeutsamer
exogener Komponente. Die Rolle der geneti-
schen Epidemiologie ist darin zu sehen, dass
sie einen Beitrag zur Erklarung der komplexen
Zusammenhinge leistet, insbesondere wo die
Erklarung durch bekannte Faktoren unzurei-
chend ist.

Zusammenfassend kann man der genetischen
Epidemiologie das folgende Aufgaben- und
Inhaltsprofil zuschreiben (Bromen, 2004):

e Untersuchung der Atiologie und des Ver-
erbungsmechanismus von Erkrankungen

e Schédtzung des erblichen Anteils einer Er-
krankung im Vergleich zu exogenen Expo-
sitionen

e Lokalisation und Identifikation relevanter
Krankheitsgene

e Untersuchung der Bedeutung einzelner Ge-
ne und deren Interaktion mit anderen Ge-
nen bzw. Umweltfaktoren

Man hofft also, durch die genetische Epide-
miologie, beispielsweise mit Hilfe genetischer
Tests, verbesserte Vorhersagen tiber das in-
dividuelle bzw. stratifizierte Risiko fiir eine
Erkrankung treffen zu konnen (Wewetzer &
Brand, 2004). Da an einer komplexen, multi-
faktoriellen Erkrankung in der Regel Mutatio-
nen mehrerer Gene beteiligt sind, die bei Be-
troffenen in unterschiedlicher Kombination zu
einem klinischen Phanotyp fiihren, kann die
Auswirkung derselben Gene auf die Erkran-
kung zwischen Familien sehr unterschiedlich
sein. So kann ein seltenes Gen in der einen Fa-
milie erheblich zu der Erkrankung beitragen,
wahrend der Effekt bei anderen Betroffenen
eher gering ist (Peyser & Burns, 2004). In die-
sem Zusammenhang wurde der Begriff ,Quan-
titative Trait Loci” (QTL) gepragt. QTLs wer-
den haufig als genetische Suszeptibilitdten be-
zeichnet, wenn sie ein erhohtes, jedoch nicht
exakt bestimmbares Risiko fiir eine Krankheit
bedingen - dazu zwei Beispiele: krankhaftes
Ubergewicht (Adipositas) und Herzkreislauf-
erkrankungen.

14

Die Zunahme krankhaften Ubergewichts ist
zum einen die Folge sich verdndernder Le-
bensgewohnheiten wie Bewegungsarmut und
Erndhrungsbedingungen (hohes Nahrungsan-
gebot, fettreiche Erndhrung), die zu einer ge-
storten Energiebilanz fithren (Hebebrand et
al., 2004). Zum anderen werden QTL-Gene erst
dann exprimiert, wenn die Erndhrung fettreich
ist und tragen auch erst dann zu einer erhoh-
ten Lipidkonzentration im Blut bei (Peltonen
& McKusick, 2001). Dariiber hinaus gibt es
Hinweise auf weitere modulierende genetische
Einfliisse wie etwa die Beobachtung, dass ge-
wichtsmindernde Mafinahmen wie Didt oder
Sport individuell unterschiedlich wirksam
sind.

Die Herzkreislauferkrankungen, die zu den
héufigsten Todesursachen in den Industrie-
landern gehoren, sind ein weiteres Beispiel fiir
das Zusammenwirken von verschiedensten ge-
netischen Polymorphismen (Brindle & Fahey,
2002). Es sind tiber 400 assoziierte genetische
Faktoren fiir allerdings zum Teil recht kleine
Patientenkohorten beschrieben worden (Khoury
et al., 2000). In einer Reihe von betroffenen
Familien konnte die Erkrankung mit einem
erhohten LDL-Serumspiegel in Verbindung
gebracht werden. Hierfiir wurden verschie-
dene genetische Mutationen beschrieben. Die-
se Ergebnisse konnten jedoch nicht auf die
Mehrzahl der sporadisch erkrankten Patien-
ten tibertragen werden, da die beschriebenen
genetischen Varianten in dieser Gruppe ohne
Bedeutung waren. Einen weiteren Risikofak-
tor stellt der arterielle Bluthochdruck dar. Die
Kontrolle des Blutdrucks erfolgt tiber ein hoch
komplexes Regulationssystem, das bisher
kaum verstanden wird. Es sind zahlreiche ge-
netische Faktoren identifiziert worden, die
wiederum nicht auf allgemeine Patientenpo-
pulationen anwendbar sind (Schreiber, 2004).
Insgesamt stellt sich die Risikoanalyse somit
sehr komplex dar, da das Zusammenwirken
der verschiedenen genetischen Polymorphis-
men bisher noch nicht ausreichend verstan-
den ist (Henn, 2004).

So ist es zwar richtig, dass die Forschung noch
lange im Grundlagenbereich verharren wird.
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Und richtig ist auch, dass die Forschung ent-
gegen der fritheren linearen Erwartung ,ein
Gen verursacht eine Krankheit” auf hochkom-
plexe Krankheitsdtiologien aufmerksam ge-
worden ist, die eben dadurch gekennzeichnet
sind, dass es neben wenigen hochpenetranten
monogenetischen Erkrankungen zahlreiche
polygen und exogen verursachte Krankheiten
gibt, wobei zudem auch noch unterschiedli-
che Umwelteinfliisse unterschiedlich wirken
konnen (French & Moore, 2003). Daraus folgt,
dass durch die Wahrnehmung solcher kom-
plexer Krankheitsverursachungen Prognose
und Pradiktion in der Regel den Status von
unsicheren Wahrscheinlichkeitsaussagen be-
halten wird (Holtzman & Marteau, 2000).

Dennoch wird nach derzeitiger wissenschaft-
licher Einschitzung die Beachtung von gene-
tischer probabilistischer wie auch determinis-
tischer Pradiktion das Verstdndnis von Ge-
sundheit und Krankheit und den individuel-
len wie sozialen Umgang mit diesen Lebens-
fithrungsphanomenen nachhaltig pragen und
verdandern. So entsteht der kulturell noch un-
bekannte Status des , healthy ill” und erzeugt
zundchst einmal Unsicherheit. Vor diesem
Hintergrund stellt sich sowohl im Hinblick
auf Schutzanspriiche als auch im Hinblick
auf medizinische und rechtliche Handlungs-
optionen die drangende Frage, ob genetisches
Wissen gegentiber allen anderen Informatio-
nen von besonderer Qualitit oder Risikobe-
haftetheit ist (Murray, 1997; Paul, 2002a).

Haben wir es hier also mit einer neuen Di-
mension von Gesundheits- und Verbraucher-
schutz zu tun, und ist der Risikofaktor , Ge-
netik” wirklich so einzigartig und problema-
tisch zugleich?

1.2 Integration genetischen Wissens in
die Zielsetzungen von Public Health
(Public Health Genetics)

Die klassischen Umweltrisikofaktoren wie et-
wa Tabakkonsum oder falsche Erndhrung wer-
den auch weiterhin im Mittelpunkt des Inte-
resses zur Erforschung der Determinanten von
Krankheit und Gesundheit stehen. Die Fort-
schritte der molekularen Medizin werden dies

nicht schmilern. Kliniker, Public Health-Ex-
perten und Entscheidungstrdger werden je-
doch in Zukunft vermehrt bei Mafinahmen
der Gesundheitsversorgung die Komplexitat
von Umwelt-Genetik-Interaktionen im Hin-
blick auf Krankheitsentstehungen berticksich-
tigen missen. Es ist zu priifen, inwieweit die
neuen Erkenntnisse der molekularen Medi-
zin zu effektiveren und effizienteren Préaven-
tionsmafinahmen fithren und somit langfristig
die Gesundheit der Gesamtbevolkerung ver-
bessern (Khoury, 1997; Yoon, 2001; Brand,
2002a).

Die Abkldrung der Rahmenbedingungen, un-
ter denen genetisches Wissen fiir die 6ffentli-
che Sorge um die Gesundheit aller fruchtbar
gemacht werden kann, ist gegenwirtig die
dringlichste Aufgabe von Public Health Ge-
netics.

Nicht nur auf der Individualebene, auch auf
der Ebene der offentlichen Gesundheitssiche-
rung deuten sich bereits zum jetzigen Zeit-
punkt prizisere, friihzeitigere, nebenwirkungsdr-
mere Priventions-, Diagnose- und Therapiemdg-
lichkeiten an, und zwar fiir Einzelne wie fiir
bestimmte Patientenkollektive wie auch fiir
bestimmten Umwelteinfliissen ausgesetzte Per-
sonen und Personenkreise.

Wie bereits hervorgehoben, liegt die Heraus-
forderung fiir Public Health Genetics darin,
hinsichtlich vorhandener (genetischer) Krank-
heitsrisiken und Verhaltensmuster suszeptib-
le Individuen moglichst frithzeitig als Hoch-
risikogruppe (,at high-risk”) zu identifizie-
ren und hierdurch gezielt zu Primér- und Se-
kundarpravention beizutragen (Omenn, 2000;
Bromen, 2004). Dariiber hinaus gilt es aber
auch, Gesundheitsférderungsmafinahmen ge-
zielter sowohl fiir die Gesamtbevolkerung im
Sinne einer Bevolkerungsstrategie als insbe-
sondere auch fiir die Niedrigrisikogruppen
(»at low-risk”) sicherzustellen (Khoury, 1996).
Diese Differenzierung wird im aktuellen Dis-
kussionsentwurf (Stand 15.10.2004) zum Gen-
diagnostikgesetz (GenDG) in Deutschland in
keinerlei Weise berticksichtigt. So wird im
Entwurf beispielsweise lediglich auf phéno-
typische sowie auf diagnostische Aspekte ge-
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netischer Untersuchungen im &drztlich-klini-
schen Setting eingegangen und somit nur die
Hochrisikostrategien angesprochen.

Wihrend die Gesundheitsforderung in einem
weiten Sinn alle der Gesundheit dienlichen
Mafinahmen auf der Gesellschaftsebene um-
fasst und sichert (Trojan & Legewie, 2001) so-
wie zuvor analysiert, tiber welche gesundheits-
fordernden personalen und sozialen Ressour-
cen ein Individuum verfiigen soll und wie
diese Ressourcen wiederum gefordert werden
konnen, hat die Privention (Prophylaxe) sehr
viel konkreter zum Ziel, eine gesundheitliche
Schadigung durch spezifische und zielorien-
tierte Aktivitdten zu verhindern, weniger
wahrscheinlich zu machen oder zu verzogern
(Walter et al., 1998). Die Vermeidung exogener
Schadigungen (Expositionen) sowie die Ver-
hinderung oder Verringerung von personen-
gebundenen Risiken wie Dispositionen oder
verhaltensorientierten Risikofaktoren bezeich-
net man als Primdirprivention. Sekunddirpriven-
tion hingegen zielt darauf ab, das Fortschrei-
ten eines Krankheitsfrithstadiums durch Friih-
erkennung und -behandlung sowie das Wie-
derholungsrisiko und den Wiedereintritt einer
Erkrankung beispielsweise durch Screening-
mafinahmen zu verhindern. Ziel von Tertiir-
privention ist es, mogliche Folgeschadigungen
einer bereits eingetretenen Erkrankung wie
chronische Behinderungen zu mildern oder
gar zu vermeiden. Praventionsmafinahmen
konnen zudem beim Verhalten von Individu-
en und gesellschaftlichen Gruppen (Verhaltens-
privention) als auch bei Verdnderungen der
biologischen, sozialen und technischen Um-
welt (Verhiltnisprivention bzw. Gesundheits-
und Verbraucherschutz) ansetzen.

Wenn auch aus unterschiedlichen Blickwin-
keln und mit unterschiedlichen Strategien, so
zielen dennoch sowohl der krankheitsorien-
tierte (pathogenetische) Ansatz der Praventi-
on als auch der ressourcenorientierte (saluto-
genetische (Antonovsky, 1987)) Ansatz der
Gesundheitsforderung auf eine Verbesserung
von Gesundheit und Lebensqualitédt ab sowie
auf eine Steigerung der Lebenserwartung des
einzelnen sowie der Bevolkerung und sollten
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somit immer auch einander ergdnzend be-
trachtet werden. Um daher eine wirksame und
wirtschaftliche Ausschopfung der beschriebe-
nen Praventionspotenziale zu erreichen, miis-
sen die jeweiligen Praventionsmafinahmen sich
nicht nur an einem objektiven Bedarf orientie-
ren, sondern sie miissen dartiber hinaus auch
sozial akzeptabel, effektiv, effizient und risiko-
arm sein. Dieses erfordert eine systematische
Analyse wie dies die Zusammenfiihrung der
beiden Methoden Health Needs Assessment
(HNA) und Health Technology Assessment
(HTA) leisten kann (Brand, 1999; Brand, 2005).

Ein grundlegendes Axiom der bevolkerungs-
und risikogruppenbezogenen Pravention ist
das sog. Priventions-Paradox (Rose, 1992), das
besagt, dass in der Regel viele Individuen eine
praventive Mafinahme durchfiihren, obwohl
nur wenige einen direkten Nutzen in Form
einer Verlingerung ihrer Lebenszeit haben.
Betrachtet man jedoch die Gesamtbevolkerung,
so ist der Effekt enorm, da eine grofie Anzahl
von Personen mit geringen Risiken mehr , ge-
rettete Fille” erzeugen kann als eine kleine
Anzahl mit sehr grofiem Risiko. Ziel der Be-
volkerungs- und der auf durchschnittliche Ri-
siken orientierten Risikogruppenstrategie ist
es, einen moglichst grofien Teil der Gesamt-
population in einen giinstigeren Bereich hinein
zu verschieben. Diese Strategien entsprechen
vor allem dem Public Health-Ansatz, wihrend
hingegen Hochrisikogruppen insbesondere
Zielgruppe der klinisch-praventiven und Kkli-
nischen Medizin sind.

Ubertrdgt man dies auf Public Health Gene-
tics, so kristallisieren sich hier fiir die multi-
faktoriell bedingten Erkrankungen individu-
ellere Praventionsstrategien im Sinne von drei
Praventionsansétzen (entsprechend einer Stra-
tifizierung der Bevolkerung in drei Subpopu-
lationen) heraus (Khoury, 1996; Brand, 2002a):

1. ,clinical prevention strategy” (medizini-
sche bzw. primaére, sekundére und tertidre
Pravention) bei Subpopulationen, bei de-
nen im Hinblick auf die attributiven Risi-
ken bzw. Genetik-Umwelt-Interaktionen
der Einfluss der Genetik grofSer als der Ein-
fluss der Umwelt ist
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2. ,environmental prevention strategy” (Ver-
héltnispravention) und ,behavior preven-
tion strategy” (Verhaltensprdvention) bei
Subpopulationen, bei denen im Hinblick
auf die attributiven Risiken bzw. Genetik-
Umwelt-Interaktionen der Einfluss der Um-
welt grofler als der Einfluss der Genetik ist

3. Mix samtlicher Praventionsstrategien (me-
dizinische, Verhaltens- und Verhaltnispra-
vention) bei Subpopulationen, bei denen im
Hinblick auf die attributiven Risiken bzw.
Genetik-Umwelt-Interaktionen der Einfluss
der Umwelt anndhrend gleich grofs wie der
Einfluss der Genetik ist.

Mit grofSer Wahrscheinlichkeit werden Men-
schen und Menschengruppen demnachst durch
die Anwendung von Chip-Technologien Pro-
gnosewerte {iber Krankheitsanfalligkeiten, sog.
Suszeptibilitdten (Baird, 2000), erhalten. Tech-
nisch ist dies langst machbar, und im Internet
sind bereits derartige Angebote weitestgehend
unkontrolliert fiir Endanwender verfiigbar.
Eine wissenschaftlich fundierte Anndherung
an das Thema erfordert jedoch, abseits von ei-
nem sich gegenwartig abzeichnenden ,, Markt-
modell”, zundchst Suszeptibilititen auf der
Basis genetischer Varianz systematisch zu va-
lidieren und fiir epidemiologische Studien
nutzbar zu machen. Hierzu konnen nationale
oder zumindest regionale Biobanken das ge-
eignete Instrumentarium zur Verfiigung stel-
len. Sensible Daten und Proben kénnen zum
Zwecke von Gesundheitssystem- und Versor-
gungsforschung in unterschiedlichsten Ano-
nymisierungs- und Pseudonymisierungsgra-
den, in aggregierter Form oder unter Anwen-
dung von Treuhdndermodellen gespeichert
werden, so dass Riickschliisse auf individuel-
le Gesundheitsrisiken nicht oder nur in aus-
driicklich vom Individuum erwtiinschter und
durch informierte Einwilligung dokumentier-
ter Weise erfolgen konnen. Hierzu liegen in
Deutschland bereits Erfahrungen aus den
Krebsregistern der Lander sowie aus den Da-
tenschutzmodellen der vom Bundministerium
ftr Bildung und Forschung (BMBF) geforder-
ten Telematikplattform fiir Medizinische For-
schungsnetze (TMF) vor. So hat die TMF im

August 2004 ein Projekt zur Konzeption und
Organisation von Biomaterialbanken initiiert
(BMB-Projekt), in dem die Rahmenbedingun-
gen beim Aufbau und Betrieb von Biomaterial-
banken analysiert werden. Diese Datenban-
ken beziehen sich auf samtliche Biomateria-
lien und Blutuntersuchungen tiber Gewebe-
proben bis hin zu genetischem Material. In
drei modellhaften Szenarien werden derzeit
insbesondere die rechtlichen und datenschutz-
rechtlichen Voraussetzungen in Deutschland,
aber auch Bedingungen an eine Einwilligungs-
erklarung, organisatorische Fragen und Fra-
gen des Qualitditsmanagements entwickelt, die
mit den entsprechenden nationalen Gremien
wie dem Nationalen Ethikrat oder dem Bun-
des- und Landesdatenschutz abgestimmt wer-
den. Wenn es gelingt, spezifische Risikogrup-
pen in grofleren Populationen auf der Basis
gesicherter genetisch-epidemiologischer Da-
ten zuverldssig zu identifizieren und zu stra-
tifizieren, konnen Praventionsempfehlungen
an betroffene Individuen und Bevolkerungs-
subpopulationen (Khoury et al., 2003) aus den
ermittelten, gespeicherten und ausgewerteten
Daten resultieren. Es muss daher dringend
gepriift werden, ob das sich aktuell in der
Diskussion befindliche Gendiagnostikgesetz
(GenDG, Stand 15.10.2004) hierfur die Rah-
menbedingungen sichert. So wird in diesem
Gesetzentwurf lediglich auf die Anonymisie-
rung von Daten zu Forschungszwecken (vgl.
§ 28) eingegangen.

Wo bestehen also Unsicherheiten, und welche
Bedenken werden gedufiert?

1.3 Risikoabschatzung, Risikomanage-
ment und Risikokommunikation in
Public Health Genetics

Insbesondere Umwelt- und Gesundheitsrisi-
ken sind in der heutigen Gesellschaft immer
wieder Gegenstand kontroverser Diskussio-
nen. Taglich wird in den Massenmedien tiber
neue wissenschaftliche Erkenntnisse zu Ge-
sundheits- und Umweltrisiken, tiber neue
Moglichkeiten zur individuellen Risikopraven-
tion oder iiber Kontroversen zwischen ver-
schiedenen Akteuren tiber den Umgang mit
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solchen Risiken berichtet. Die individuelle und
subjektive Beurteilung der Risiken durch die
Betroffenen bzw. die gesellschaftlichen Akteu-
re erlangt hierdurch zunehmend zentrale Be-
deutung (Schiitz & Wiedemann, 2003).

Die Epidemiologie als eine Basiskompetenz
von Public Health spricht nicht allein von Ge-
sundheitsrisiken, sondern vielmehr von ein-
zelnen Risikofaktoren (Brand & Brand, 2004).
Sie definiert sie als Struktureigenschaften ei-
ner definierten Population, die eine interpre-
tationsfahige bzw. interpretationsbediirftige
Differenz im Vergleich zu einer anderen Po-
pulation erkldren. Entscheidend ist, dass hier-
fiir eine hinreichende Evidenz oder auch Be-
weise im Sinne von Kausalitdten vorliegen
miissen.

Wissenschaftliche Forschung identifiziert aber
nicht nur neue Risiken und reagiert auf sie
addquat, sondern sie schafft durch ihre Ar-
beit selbst neue Perspektiven. So ist die Wirk-
lichkeit der Risiken nicht mehr rein wissen-
schaftlich, sondern auch sozial konstruiert,
und die Risiken sind dann real, wenn sie als
moglich wahrgenommen werden (Schmidt,
1991). Was wiederum als Risiko betrachtet und
wie es bewertet wird, hdangt ganz entschei-
dend von Einstellungen, Werten, Interessen
und dem Wissen des Betrachters ab (Brand,
1999; Paul, 2002b).

Die an Konflikten iiber die unterschiedliche
Interpretation von Risiken beteiligten Inte-
ressengruppen beziehen sich dabei vor allem
auf Aussagen, die die eigene Position bestiti-
gen, sei es in Bezug auf die mit einer Innova-
tion verkniipften (Gesundheits)risiken oder de-
ren Relativierung (von Troschke et al., 1998).
Die Veroffentlichung widerspriichlicher Aus-
sagen verstarkt die allgemeine Unsicherheit
in der Offentlichkeit bei der Interpretation und
Bewertung von Risiken (Bonf3, 1995).

Doch wihrend man beim naturwissenschaftli-
chen Zugang zur Risikobewertung die subjek-
tive, individuelle Wahrnehmung von Risiken
nicht berticksichtigt und auch nicht bertick-
sichtigen kann, ist dies in der gesellschaftli-
chen Risikobewertung ein wichtiger Faktor.

18

Dementsprechend ist beispielsweise der Risi-
kobegriff der Natur- und Ingenieurwissen-
schaften formal-normativ sowie wirkungs-
und schadensorientiert und setzt umfassende
Kenntnis tiber Wirkungs- und Kausalketten
voraus (Jung, 2003). In der Realitdt ist diese
umfassende Kenntnis hdufig weder vorhan-
den, noch werden bestehende Unsicherheiten
und Ungewissheiten in ausreichendem Maf3
berticksichtigt.

Auf europdischer Ebene jedoch hat die Euro-
péische Union dieses bereits realisiert und den
Umgang mit Unsicherheiten in Form des ,, pre-
cautionary principle” geregelt (Antonopoulou
& van Meurs, 2003).

Ungewissheiten und Unsicherheiten gegen-
tiber steht der Begriff der Sicherheit, der sich
selbst wiederum nur tiber die Relation zur
Unsicherheit und zum Schadensbegriff er-
Kklart.

Der rechtliche Risikobegriff beispielsweise
wird durch die Trias Gefahr, Risiko und Rest-
risiko bestimmt (Jung, 2003). Einerseits ist so-
mit der rechtliche Risikobegriff enger gefasst
als der naturwissenschaftliche. Andererseits
ist er aber auch weiter gefasst, da er zur Ab-
grenzung zum Restrisiko Abwéadgungen zur
Ungewissheit notwendig macht.

Ganz anders in der Systemtheorie der Gesell-
schaftswissenschaften: hier wird der Risiko-
begriff in Abgrenzung zum Begriff Gefahr be-
schrieben. Die Abgrenzung Risiko und Gefahr
bedingt ihrerseits diejenige zwischen Ent-
scheider und Betroffenen. Entscheider rech-
nen sich selbst die Folgen der Entscheidung
und somit des Einlassens auf Risiken, d.h.
auf Unsicherheiten und mogliche zukiinftige
Schiden, zu. Betroffenheiten hingegen entste-
hen, wenn die Folgen des Einlassens auf Un-
sicherheiten nicht auf das eigene, sondern auf
fremdes Entscheiden basieren. Da die Betrof-
fenen an diesem nicht selbst mitgewirkt ha-
ben, nehmen sie das mogliche Eintreten von
Schiden als Gefahr wahr.

Es wird deutlich, dass ein methodischer Zugang
zur Bewertung von Risiken immer von Mo-
dellannahmen ausgeht (Brand & Brand, 2004).
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Im Rahmen der Gesundheitsversorgung fiihrt
die Beschreibung der physischen, psychischen
und sozialen Belastung im Sinne von Risiko-
faktoren zu einem sehr komplexen Modell.
Es stehen nicht einzelne Risikofaktoren mit
ihren Konsequenzen im Vordergrund, son-
dern Risikofaktorenkonstellationen, die in ih-
rem Zusammenwirken als Faktorenbiindel
Gesundheit bzw. Wohlbefinden beeintrachti-
gen konnen. Insbesondere die Berticksichti-
gung genetischer Informationen wird dabei
eine der wichtigsten zukiinftigen Herausfor-
derungen sein (Brand, 2002a).

Im Hinblick auf Public Health Genetics las-
sen sich zwei Ansitze zum Umgang mit geneti-
scher Information im Sinne von Risiken unter-
scheiden (Brand & Brand, 2004): 1. die Be-
trachtung und Bewertung einer ,Person at
risk” oder einer ,Population at risk” und 2.
die Bewertung der Risiken und Chancen einer
genetischen Intervention bzw. genetischen
Technologie.

Eine systematische Bewertung sowohl des ge-
netischen Risikos (im Sinne eines modulieren-
den Faktors in einer Kausalkette) einer Per-
son oder einer Population als auch einer gene-
tischen Intervention bzw. Technologie kann
durch die Public Health Trias (IoM, 1988), die
in Teilen dem sog. Policy Action Cycle ent-
spricht, gewé&hrleistet werden. Sie beinhaltet
ein dreistufiges Vorgehen mit den Schritten
Assessment (Beschreibung eines Status quo und
seine systematische Analyse einschliefslich
Surveillance, Bedarfsfeststellung, Trendpro-
gnose: Welches Problem haben wir? Wie schit-
zen wir dieses Problem ein? Welche Konse-
quenzen ergeben sich daraus?), Policy Devel-
opment (Entwicklung geeigneter Strategien,
Handlungsoptionen und Gestaltungsmoglich-
keiten: Welche alternativen Losungswege gibt
es unter welchen Zielvorstellungen? Welche
Handlungsoptionen stehen zur Verfiigung?
Wie lasst sich eine gewédhlte Alternative ef-
fektiv und effizient verwirklichen?) und As-
surance (Mittel und Wege zur Umsetzung der
ausgewdhlten Strategie in Politik und Praxis:
Wer macht was einschliefSlich Management,
Implementierung, Evaluation und Informati-

on? Welche Institutionen und Akteure sind
beteiligt? Welche strukturellen Bedingungen
bzw. welche Rahmenbedingungen miissen
auf welchen Ebenen sichergestellt werden?).
Alle drei Schritte zusammen umfassen wie-
derum ein systematisches Risikomanagement.
Eine derartige systematische Herangehens-
weise ist in dem sich aktuell in der Diskussion
befindlichen GenDG (Stand 15.10.2004) nicht
vorgesehen. Statt dessen soll eine Gendiagnos-
tik-Kommission (vgl. §18 und § 34 GenDG)
am Robert-Koch-Institut (RKI) eingerichtet
werden, die Richtlinien zur Beurteilung gene-
tischer Eigenschaften sowohl auf Individual-
als auch Bevolkerungsebene (genetische Rei-
henuntersuchungen) erarbeiten soll.

Monitor
Health

Diagnose
& Investigate

Competent
Workforce

Inform,
Educate,
Empower

Mobilize
Enforce Community
Laws Partnerships
Develop
Policies

Office of Genetics and Disease Prevention,
CDC, Atlanta, 2001

Ubertriagt man die Public Health-Trias nun
zundchst auf das genetische Risiko eines Indivi-
duums oder einer Population, was dem genann-
ten ersten Ansatz im Umgang mit genetischer
Information entspricht, so beinhaltet hier das
Risiko-Assessment in erster Linie quantitati-
ve Risikoabschdtzungen, die insbesondere auf
Daten und Erkenntnissen der genetischen Epi-
demiologie beruhen. Aspekte und Charakte-
ristika dieser Risikoabschédtzung sind (Brand
& Brand, 2004):

e Gefahrenidentifikation (hier kann geneti-
sches Risiko als Risiko, aber auch als Chan-
ce sowohl im protektiven Sinne wie etwa
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bei Infektionskrankheiten als auch als Res-
source wie etwa hinsichtlich einer selbst-
bestimmten Lebensfiihrung gesehen wer-
den)

¢ Dosis-Wirkungsabschidtzung (hier Gen-Gen-
und Gen-Umwelt-Interaktionen)

e Expositionsabschédtzung (hier insbesonde-
re auch der Bereich der Epigenetik mit der
Frage, wie sich starke Umweltreize auf das
menschliche Genom auswirken unter sowohl
»~worst case” als auch , best case” Annahmen)

e Ungewissheitsanalyse (dies beinhaltet nicht
nur den Umgang mit Ungewissheiten, son-
dern oftmals auch missverstandliche Inter-
pretation von Ergebnissen als tatsachlich
erhohtes Risiko anstelle einer plausiblen
Risikoeinordnung)

e genetische Suszeptibilitdten (beispielswei-
se im Hinblick auf Infektionskrankheiten,
Noxen (Toxicogenomics), Nahrungsmittel
(Nutriogenomics) oder Arzneimittel (Phar-
makogenomics))

e genetische Dispositionen (pradiktive deter-
ministische Risiken und pradiktive proba-
bilistische Risiken)

e genetische (monogene) Erbkrankheiten

e genetisches Screening (z.B. Neugeborenen-
Screening auf der Bevolkerungsebene oder
Diabetes-Screening auf der Individualebene)

e Populationsgenetik (z.B. Hardy-Weinberg-
Gesetze)

Es wird deutlich, dass das derzeitige Risiko-
Assessment genetischer Risiken eines Indivi-
duums oder einer definierten Population zu
kurz greift. Da es nahezu ausschliefSlich eine
quantitative Risikoabschidtzung beinhaltet, gilt
es zu priifen, ob diese Dimension zukiinftig
nicht um eine qualitative Risikoanalyse erganzt
werden muss, in deren Mittelpunkt Fragen
der Exzeptionalitdt genetischer Information
stehen. Denn was unterscheidet einen geneti-
schen Risikofaktor von einem Umweltrisiko?
Unterscheiden sich die beiden Risiken tiber-
haupt? Denn einerseits impliziert ein geneti-
sches Risiko im Gegensatz zum Umweltrisi-
ko ein biologisches Schicksal, das das Indivi-
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duum selbst nicht kontrollieren kann, ande-
rerseits kennt man in der Medizin beispiels-
weise schon immer den ,essentiellen Blut-
hochdruck”. Entstehen neue Krankheitsenti-
titen? Wo genau - wenn tiberhaupt - liegen
also die Unterschiede? Zur Beantwortung die-
ser Frage bedarf es neben der genetischen Epi-
demiologie weiterer Disziplinen wie etwa der
Sozialethik oder der Psychologie.

Policy Development im Kontext genetischer
individueller oder populationsbezogener Risi-
ken bedeutet auf der Individualebene, Hand-
lungsoptionen nicht primdr zur Reduzierung
oder gar Vermeidung genetischer Risiken, son-
dern vielmehr zum Umgang mit genetischen
Risiken aufzuzeigen (Khoury, 1996; Beskow
et al., 2001; Brand, 2002a). Auf der Individu-
alebene sind hier verschiedenste Hochrisiko-
und Niedrigrisikostrategien denkbar. So sind
Beispiele fiir individuelle Hochrisikostrategien
die (duflerst kontrovers diskutierte) prophy-
laktische Organentfernung beim Brustkrebs,
der (ebenfalls sehr kontrovers diskutierte) in-
duzierte Abort im Rahmen der Pranataldia-
gnostik, intraprénatale Operationen bei an-
geborenen Herzfehlern oder der Verzicht auf
Nachkommen bei familidrer Belastung, aber
auch der gezielte Einsatz von Pharmaka oder
die Vermeidung von Suszeptibilitdtsrisiken
durch beispielsweise den Verzicht auf bestimm-
te Nahrungsmittel oder das Vermeiden spezi-
fischer Expositionen und Noxen am Arbeits-
platz. Beispiele fiir individuelle Niedrigrisiko-
strategien sind gezielte Verhaltensstrategien
bei den multifaktoriell bedingten Volkskrank-
heiten wie etwa Bewegung bei Ubergewicht.
Auf der Populationsebene bedeutet Policy De-
velopment, sowohl Handlungsoptionen zur
Reduzierung und ggf. Vermeidung geneti-
scher Risiken aufzuzeigen (z.B. Folsdurega-
ben zur Reduktion von Neuralrohrdefekten)
als auch die Bevolkerung zum kompetenten
Umgang mit genetischen Risiken zu befdhi-
gen. Dartiber hinaus bedeutet es zudem, Rah-
menbedingungen, d.h. Verhdltnispravention,
zum Schutz des Einzelnen sicherzustellen.

Als geeignetes Steuerungsinstrument des Po-
licy Development bietet sich sowohl auf der



Gesundheitssicherung im Zeitalter der Genomforschung als Kernaufgabe

individuellen als auch auf der Bevolkerungs-
ebene die Risikokommunikation an. Hier liegen
insbesondere in Deutschland fundierte Erfah-
rungen aus anderen Bereichen wie dem Um-
weltbereich vor. Dennoch ist zu priifen, ob es
spezifische Anforderungen an eine Risiko-
kommunikation genetischer Risiken im Hin-
blick auf Kontrollierbarkeit, Akzeptanz, Pra-
ferenzen, ,values” etc. gibt: Wie ist beispiels-
weise die Akzeptanz und Motivation zu Ver-
haltenspravention bei Individuen mit geneti-
schen Suszeptibilitdten?

Assurance im Kontext genetischer individuel-
ler oder populationsbezogener Risiken bedeu-
tet auf der Individualebene, fiir Hochrisiko-
gruppen den Zugang zum Medizin- und Kli-
niksetting zu sichern. So muss gepriift wer-
den, ob fiir diese Gruppe addquate und aus-
reichende humangenetische Beratungs- und
drztliche Betreuungsangebote vorhanden sind.
Fir die Niedrigrisikogruppe muss hingegen
untersucht werden, ob sie Zugang zu geziel-
ten Praventionsangeboten sowohl im ambu-
lanten Sektor als auch im 6ffentlichen Gesund-
heitswesen auf kommunaler Ebene haben.
Dartiber hinaus ist es Aufgabe der nach Lan-
desrecht zustandigen Stellen und Bundesbe-
horden wie der Bundeszentrale fiir gesund-
heitliche Aufkldrung (BZgA) im Rahmen ihrer
Zustandigkeit die Gesamtbevolkerung tiber
Chancen und Risiken genetischer Informatio-
nen aufzukldren, und somit zu einer Versach-
lichung der Diskussion beizutragen. Sowohl
diese Aufgabe der allgemeinen Aufkldrung
der Bevolkerung als auch die Zustdandigkei-
ten werden im aktuell diskutierten GenDG
(Stand 15.10.2004) explizit festgesetzt.

Treten genetische Verdnderungen ungewohn-
lich gehduft auf wie etwa nach dem Reaktor-
unfall im Kernkraftwerk Tschernobyl am
26.04.1986 (Sperling et al., 1994; Brand et al,,
1999), handelt es sich also um eine Katastro-
phe, so ist schnelles politisches Handeln vor-
rangig im Sinne einer Risikoreduzierung oder
im Sinne einer Verhdltnisprdavention (insbe-
sondere bei nicht reduzierbaren Risiken) durch
die Sicherstellung struktureller und rechtli-
cher Rahmenbedingungen gefordert. So ist in

diesen Féllen zu priifen, welche Konsequen-
zen sich hieraus fiir den Arbeits- oder Versi-
cherungsmarkt ergeben oder worin die Ver-
antwortlichkeiten der offentlichen Hand lie-
gen. Haufig in der Bevolkerung vorkommen-
de niedrige genetische Risiken hingegen recht-
fertigen entweder ein bevolkerungsbezogenes
Screening (Rose, 1992; Burke et al. 2001), oder
sie erfordern explizit eben keinen Handlungs-
bedarf (Wilson & Jungner, 1968). Dartiber hi-
naus deutet sich bereits zum jetzigen Zeitpunkt
an, dass probabilistisches Screening das Scree-
ning von der Populations- auf die Individual-
ebene verschiebt (Brand & Brand, 2004) und
damit von staatlicher Verantwortung auf die
Eigenverantwortung des Individuums.

Ubertrdgt man die Public Health-Trias nun
auf das Risiko genetischer Interventionen bzw.
Technologien, was dem genannten zweiten An-
satz im Umgang mit genetischer Information
entspricht, so ist hier das Risiko-Assessment
in erster Linie gleichzusetzen mit Health Tech-
nology Assessment (HTA). Die Etablierung von
HTA in einem Land kann mittlerweile als In-
dikator fiir ein evidenzbasiertes Gesundheits-
system gelten. Deutschland gehort trotz aller
Anstrengungen und Ansdtze in diesem Be-
reich bislang nicht dazu. In den letzten Jah-
ren hat sich das Spektrum an medizinischen
Leistungen, Diagnoseverfahren und Behand-
lungsmoglichkeiten erheblich erweitert. Es hat
zundchst eine Ausweitung des Angebots an
Arzneimitteln und Medizinprodukten gege-
ben. Neben Fragen wie dem Nutzen neuer
medizinischer Technologien und neuen Indi-
kationen fiir bereits in der Routineversorgung
etablierten Verfahren gewinnen zunehmend
Fragestellungen aus dem Bereich der Gendia-
gnostik, Gentherapie, Organtransplantation
und Reproduktionsmedizin an Bedeutung.
Hierdurch hat es einen Innovationsschub mit
gesellschaftlichen Kontroversen und der Fra-
ge, was die ethischen und sozialen Konse-
quenzen dieser , Errungenschaften” sind, ge-
geben (Brand, 1999; Brand, 2001).

HTA bewertet umfassend in Form einer struk-
turierten und systematischen Analyse - basie-
rend auf den Konzepten von , Evidence-based
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Medicine” und ,,Evidence-based Healthcare”
- neue (sich anbahnende) oder bereits auf dem
Markt befindliche Technologien der Gesund-
heitsversorgung aus verschiedensten Perspek-
tiven, - und zwar hinsichtlich der mit der
Technologie verbundenen Chancen und Risi-
ken. Diese umfassen u.a. soziale, 6konomi-
sche, rechtliche, ethische und biologische As-
pekte der Technologie (d.h. u.a. ELSI) sowie
dartiber hinaus auch hemmende und foérdern-
de Faktoren hinsichtlich der Implementation
der Technologie (einschliefllich nativem As-
sessment und politischer Realitdten). (Dazu
gehoren aber auch Faktoren wie Préferenzen,
Wertvorstellungen, Akzeptanz etc). Es han-
delt sich bei dieser Methodik somit um eine
ganzheitliche und multiprofessionelle Betrach-
tungsweise (Banta & Luce, 1993; Perleth, 2000;
Brand 2002b; Perleth, 2003). Ziel ist die Be-
reitstellung entscheidungsrelevanter Informa-
tionen auf verschiedenen Ebenen der Steue-
rung des Gesundheitswesens, d.h. von Infor-
mationen, die auf den aktuellen und insbe-
sondere auch politischen Entscheidungsbe-
darf zugeschnitten sind. In Deutschland ent-
wickelte sich HTA in den letzten Jahren aus
der Public Health-Forschung heraus (Perleth
et al., 2001). Sie ist jedoch nicht neu: die Tech-
nikfolgenabschdtzung, ,Medical Technology
Assessment” und schlieslich ,New Medical
Technology Assessment” sind Vorldufer. Pa-
rallel zu HTA entwickelte sich zudem die so-
ziookonomische Evaluation im Rahmen der
Okonomie und ELSI (,Ethical, Legal, Social
Implications”) im Rahmen des Humangenom-
Projektes. Obwohl sich die Methoden tiber-
schneiden, setzen sie dennoch unterschiedli-
che Akzente in ihren Fragestellungen und
Zielsetzungen. HTA als die am weitesten rei-
chende und politiknéchste Methode eignet sich
als Basis einer Prioritdtensetzung im Gesund-
heitswesen (Shani et al., 2000) und wird dem-
entsprechend bereits international im , policy
making” eingesetzt.

Im Zusammenhang mit HTA miissen in
Deutschland prinzipiell zwei Ebenen der Prio-
ritdtensetzung voneinander getrennt werden:
zum einen eine Prioritdtensetzung der zu eva-
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luierenden Technologien, da es weder sinn-
voll noch machbar ist, jede Gesundheitsleis-
tung einem umfassenden HTA zu unterzie-
hen. Kriterien fiir die Auswabhl sind hier ins-
besondere die bevolkerungsmedizinische und
die finanzielle Relevanz. Zum anderen dient
HTA einer Prioritdtensetzung hinsichtlich In-
vestitionsentscheidungen, Kosteniibernahme-
entscheidungen und der Gestaltung des Leis-
tungskatalogs der Gesetzlichen Krankenver-
sicherung (GKV) durch den gemeinsamen Bun-
desausschuss der Arzte, Krankenkassen und
Krankenhduser (Arbeitsausschuss , Arztliche
Behandlung”). Damit ist HTA eines der leis-
tungsstarksten Instrumente der Politikberatung
in Deutschland. Dieses wurde in Deutschland
zwischenzeitlich erkannt. Mit § 135 SGB V des
Gesundheitsreformgesetzes 2000 wurde fiir
die ,Bewertung von Untersuchungs- und Be-
handlungsmethoden” und somit fiir HTA ei-
ne gesetzliche Grundlage geschaffen. Ebenso
wurde hierdurch eine formal sinnvolle Tren-
nung zwischen HTA und Qualitdtsmanage-
ment vollzogen. So muss HTA zwar von Qua-
litaitsmanagement unterschieden werden, den-
noch sind beide Instrumentarien eng mitein-
ander verkntipft. Wahrend HTA sich mit der
Frage ,Tun wir die richtigen Dinge?” be-
schaftigt, stellt Qualitdtsmanagement sich die
Frage ,Tun wir sie in der richtigen Art und
Weise?”.

Neben der gesetzlichen Fixierung von HTA
wurde am Deutschen Institut fiir Medizinische
Dokumentation und Information (DIMDI) die
Deutsche Agentur fiir Health Technology As-
sessment (DAHTA) eingerichtet. Damit wur-
de HTA im Geschéftsbereich des Bundesmi-
nisteriums fiir Gesundheit und Soziales insti-
tutionalisiert. Sowohl diese Anbindung als
auch die Qualitit der Berichte werden zur
Zeit kontrovers diskutiert. Dabei sind es vor-
rangig zwei Probleme, die den derzeitigen
Einsatz von HTA in Deutschland und in an-
deren Liandern limitieren (Brand, 2002b): 1.
fehlende Zeitndhe der HTA-Berichterstellung
und 2. mangelnde Integration von ethischen
und gesellschaftlichen Aspekten in HTA-Be-
richten, was insbesondere durch den Innova-
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tionsschub seitens der molekularen Medizin
sehr prominent wird. So dauert die Erstellung
eines HT A-Berichtes u.a. aufgrund der syste-
matischen Literaturbeschaffung, der Synthese
der verfiigbaren Informationen und der Peer-
Review-Verfahren durchschnittlich ein bis
zwei Jahre. Um als politisches Entscheidungs-
instrument eingesetzt zu werden, muss ein
HTA jedoch innerhalb von Wochen bis weni-
gen Monaten valide und entscheidungsrele-
vante Informationen liefern konnen. Fiir die-
se spezielle Situation sind neben den bisheri-
gen umfassenden HTA-Berichten sog. Rapid-
Assessments (schnelle Bewertungen (Perleth
et al., 2001)) wie etwa SWOT-Analysen erfor-
derlich. Bislang gibt es weder einheitliche
Konzepte noch ein standardisiertes Vorgehen
zur Erstellung derartiger schneller HTA-Be-
richte. In Grofibritannien existiert jedoch be-
reits ein kontinuierliches Monitoring bzw.
Horizon Scanning neuer medizinischer Tech-
nologien sowie deren Modellierung und Be-
wertung hinsichtlich ihrer Relevanz fiir das
britische Versorgungssystem. Dieses etablier-
te Dokumentationsverfahren ist quasi eine
Handlungsanweisung (sog. Standard Opera-
ting Procedure) und dient der Prozessopti-
mierung. Es bietet als Routineprozess beste
Voraussetzungen fiir schnelle valide Bewer-
tungen im Sinne bedarfsorientierter Verfah-
ren. Diese Beobachtungsmethode kann auch
fiir Deutschland diskutiert werden. Ausrei-
chende deutsche Erfahrungen gibt es hierzu
einerseits aus der Implementationsforschung
Ende der 80er Jahre und andererseits auch
aus dem Umgang mit Surveillance-Systemen
im Infektionsbereich.

Neben dieser fehlenden Zeitndhe der HTA-
Berichterstellung ist ein weiteres Problem die
bereits angedeutete mangelnde Integration
von ethischen und gesellschaftlichen Impli-
kationen in HTA-Berichten, die insbesondere
bei Fragestellungen aus dem Bereich der mo-
lekularen Medizin offensichtlich wird.

HTAs zum genetischen Screening wie bei-
spielsweise zum sog. , Triple-Test” (Droste &
Brand, 2001) oder zum Neugeborenen-Scree-
ning (Pollitt et al., 1997; Seymour et al., 1997)

zeigten bereits die Limitierung der HTA-Me-
thode. Rechnerische Eindeutigkeit bzw. ,Pseu-
do-Objektivitdt” der Screening-Ratios spiegel-
te keinesfalls die gesellschaftliche Situation
(Was ist gesellschaftlich erwiinscht?) wider.
Quantitative Aspekte wurden hoher als qua-
litative Aspekte bewertet. Die daraus abgelei-
teten Empfehlungen miissen somit - solange
nicht auch qualitative Aspekte mit bertick-
sichtigt werden - als selektiv eingestuft wer-
den.

Vor diesem Hintergrund bleiben normative
Vorgaben zwar meist implizit, sie beeinflus-
sen aber in hohem Mafle das Bewertungser-
gebnis eines HTA. Es muss daher gefordert
werden, Werteentscheidungen in ihren ethi-
schen und gesellschaftlichen Konsequenzen -
auch im Hinblick auf gesundheitspolitische
Zielkonflikte - explizit zu machen und nor-
mative Ungleichgewichte zu vermeiden. Auch
neuere HTA-Ansdtze werden diesen Beson-
derheiten der modernen Biotechnologie bis-
lang nicht gerecht (Lithmann et al., 2004). So
mangelt es an einem einheitlichen Verfahren,
das die Dimensionen wie ethische und gesell-
schaftliche Implikationen, die sich dem quan-
tifizierenden Kalkiil weitgehend entziehen,
berticksichtigt. Erste Losungen, die im Rah-
men des Euroscreen-Projektes erarbeitet wor-
den sind, beziehen sich lediglich auf die her-
kommlichen Gentests und lassen Entwick-
lungen wie die DNA-Chip-Technologie unbe-
rithrt.

Eine mogliche Losung des Dilemmas konnte
in einem zweistufigen Vorgehen liegen, wo-
durch HTA auch weiterhin - gerade auch an-
gesichts der rasanten Entwicklungen auf dem
Gebiet der molekularen Medizin - als Basis
fiir eine Prioritdtensetzung im Gesundheits-
wesen eingesetzt werden konnte. In einem
ersten Schritt konnten im Rahmen eines HTA
neben medizinischen, rechtlichen und 6kono-
mischen Aspekten Zielvorstellungen, Ratio-
nalitdten, Préferenzen, generelle Wertvorstel-
lungen und Spielrdume innerhalb der Bewer-
tungsansitze analysiert und transparent ge-
macht werden. Diese Analyse sollte sowohl
das konzeptionelle Spektrum als auch die
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testspezifisch unterschiedlichen Problemlagen
(z.B. pradiktiv deterministischer Test versus
pradiktiv probabilistischer Test) explizit be-
nennen (Burke et al., 2002) mit dem Ziel, ein
von testspezifischen Problemlagen unabhan-
giges Bewertungsverfahren, d.h. eine metho-
disch umgesetzte Bewertungsstrategie, zu ent-
wickeln.

Wenn ein HTA dazu dienen soll, auch die
Aufnahme eines genetischen Tests in den
Leistungskatalog der Gesetzlichen Kranken-
versicherung zu begriinden, ist es - im Gegen-
satz zu anderen medizinischen Technologien
- bei diesen Fragestellungen dringend erfor-
derlich zu priifen, ob ein derartiger Test ge-
sellschaftlich tiberhaupt erwiinscht und mehr-
heitlich konsensfdhig ist. Das heifst, dass einem
breiten offentlichen Diskurs Raum gegeben
und die Birger in die Entscheidungen invol-
viert werden miissen. Dies wird in Israel seit
1999 erfolgreich praktiziert (Shani et al., 2000).
Hier setzt somit der zweite Schritt eines zwei-
stufigen HTA-Vorgehens zur Prioritdtenset-
zung im Gesundheitswesen an. Denn eine Biir-
gerbeteiligung wird vor allem dort notwen-
dig, wo der Schutz der menschlichen Wiirde
und der individuellen Selbstbestimmung im
Rahmen biomedizinischen Handelns betrof-
fen ist. Dieses ist insbesondere bei der pradik-
tiven Diagnostik, bei gentechnischen Thera-
pien und bei fremdniitziger Embryonenfor-
schung und -verwendung der Fall. Biirgerbe-
teiligung entspricht jedoch nicht nur der im-
mer stdrker werdenden offentlichen Erwar-
tung nach Partizipation am Ethikkurs der mo-
lekularen Genetik, sondern auch den aktuellen
gesundheitspolitischen Anstrengungen zum
~Empowerment” der Biirger in Form der par-
tizipativen Bestimmung gesellschaftlicher In-
teressen (Trojan & Legewie, 2001). Als Metho-
den der Biirgerbeteiligung eignen sich Kon-
sensuskonferenzen und Biirgerforen. Hinrei-
chende Erfahrungen mit Konsensuskonferen-
zen hinsichtlich politischer Entscheidungen
gibt es in Ddnemark und in den Niederlan-
den, Biirgerforen hat es bereits in Deutsch-
land zum Thema Energieknappheit und auch
zur Gentechnologie gegeben.
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Trotz aller genannten derzeitigen Schwéchen
eignet sich HTA - wie es insbesondere aus den
Erfahrungen aus Kanada und Osterreich deut-
lich wird - als systematisches Bewertungsinstru-
ment genetischer Untersuchungen, was nicht
heifit, dass es hier nicht der skizzierten Op-
timierung der Methodik bedarf. Die im aktu-
ell diskutierten Entwurf des GenDG (Stand
15.10.2004) vorgesehene Bewertung durch ei-
ne Gendiagnostik-Kommission erfiillt jeden-
falls diese Kriterien nicht.

Policy Development im Kontext genetischer
Interventionen bzw. Technologien beriihrt die
Frage der Marktsteuerung: Gibt es Kriterien
und gute Griinde dafiir, dass eine entsprechen-
de Technologie , vom Markt genommen wer-
den” darf und muss? Wenn ja, von welchem
Markt? Wenn nein, gibt es alternative Hand-
lungsoptionen bzw. Handlungskorridore hin-
sichtlich der Anwendung der Technologie wie
etwa Akkreditierungsmoglichkeiten, die von
den unterschiedlichen Préferenzen moglicher
Konsequenzen ausgehen?

Assurance im Kontext genetischer Interven-
tionen bzw. Technologien umfasst Mafinahmen
des Verbraucherschutzes hinsichtlich Markt-
zulassung und Versachlichung von Informa-
tionen sowie die Sicherstellung alternativer
Handlungskorridore (,,decision-trees”) in Po-
litik und Praxis hinsichtlich des Einsatzes die-
ser genetischen Technologien. Es ist zu prii-
fen, ob genetisches Wissen weitere Regulie-
rungen bzw. Sonderregelungen wie etwa ein
explizites Gentestgesetz erforderlich macht,
oder ob nicht die derzeitigen Strukturen und
Rahmenbedingungen wie etwa zum Verbrau-
cherschutz oder Datenschutz ausreichend sind
und ggf. lediglich eine (Neu)Zuordnung bzw.
Uberpriifung von Zustindigkeiten und Ver-
antwortlichkeiten der verschiedensten Akteu-
re und Institutionen des Offentlichen Gesund-
heitswesens auf Bundes-, Linder- und kom-
munaler Ebene erfolgen muss.

So bedarf der derzeitige Diskussionsentwurf
(Stand 15.10.2004) des Bundesministeriums
fiir Gesundheit und Soziale Sicherheit zum
~Gesetz {iber genetische Untersuchungen bei
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“

Menschen (Gendiagnostikgesetz - GenDG)
dringend dieser Uberpriifung.

Die in anderen Technikfeldern bewé&hrte Tech-
nikfolgenabschitzung (Bora, 1999; Grunwald,
2003) gerdt dort, wo sie nicht nur an techni-
schen, sondern auch an den sozialen und ethi-
schen Folgen der Implementation von Gene-
tik in Klinik und Gesundheitsversorgung in-
teressiert ist, auf diinnen Boden. Denn das
Verstandnis von Risikokommunikation (Luh-
mann, 1991; Japp, 2000) wird in Zeit-, Sach-
und sozialethischer Dimension gleichzeitig
massiv herausgefordert. So ist noch spekula-
tiv, nicht ob, sondern wann es zu nachhalti-
gen medizinischen Effekten und Gesundheits-
versorgungseffekten durch Genetik kommt.
Und es ist auch noch nicht sachlich und prag-
matisch gekldrt, wie weit genetische Grund-
lagenforschung in die medizinische Genetik
umgesetzt wird und wie man von humange-
netischer Diagnostik zu pradiktiver Genetik
und von dort zu individuumsbezogenen bzw.
populationsbezogenen Handlungsstrategien
kommt. Und schlieSlich sind auf der sozial-
ethischen Ebene die Risiken der Kommunika-
tion und Entscheidungen zwischen Experten
und Laien zu berticksichtigen. Vermittlung,
Einsicht und Legitimitdt konnen derzeit (nur)
aufgrund von Wahrscheinlichkeiten getroffen
werden. Ob Befiirworter oder Gegner dieser
Entscheidung, niemand hat eine Alternative,
d.h. ,man kann nicht nicht antworten”
(Dabrock, 2004).

Aufgrund der komplexen Risikostruktur ge-
netischer Information trifft die molekulare Me-
dizin insbesondere in Deutschland vor dem
Hintergrund der hiesigen Geschichte auf ge-
ballte Zurtickhaltung, Angst und Skepsis
(Paul, 2003c). So wird befiirchtet, dass die zum
Grofiteil keineswegs Sicherheiten, sondern
nur Wahrscheinlichkeiten kommunizierende
pradiktive Medizin zur Gefdhrdung der Pri-
vatsphdre, zu Stigmatisierungen und Diskri-
minierungen auf unterschiedlichsten Ebenen,
in unterschiedlichsten Szenarien und gegen-
uber unterschiedlichsten Gruppen fiithren
kann. Beftirchtungen treffen die Arzneimittel-
sicherheit (Kollek et al., 2004), Arbeits- und

Versicherungsverhiltnisse (Feuerstein et al.,
2002) als auch die Reproduktion, die immer
mehr von vermeintlichen Perfektionsansprii-
chen geleitet werden konnte, obgleich die
tiberwiltigende Zahl von Erkrankungen ja
nicht unmittelbar nur genetisch, sondern im-
mer auch und oftmals tiberwiegend durch Um-
welteinfltisse und Verhaltenseinfliisse bedingt
ist (Schroder, 2004). Aufgrund dieses pradik-
tiven Drucks sehen manche in der ,Geneti-
sierung” oder ,Molekularisierung” der Ge-
sellschaft eine neue, besonders perfide Form
von biopolitischer Sozialdisziplinierung auf
die Gesellschaft zukommen, und zwar nicht
nur des Korpers, sondern auch unserer indivi-
duellen Lebensweisen wie auch unseres sozia-
len Miteinanders (Lemke, 2000; Losch, 2001).
Unter dem Stichwort Eigenverantwortung
komme es zur Moralisierung abweichenden
Verhaltens, und eine schleichende Tendenz
zur Normalisierung bahne sich an (Feuerstein
et. al., 2002).

Andere hingegen sehen in einem nach ihrer
Auffassung obsoleten genetischen Determi-
nismus eine Hemmschwelle fiir eine breite ge-
sellschaftliche Akzeptanz moglicher kommen-
der Entwicklungen. Dieses konnte zu einer
Uberregulierung fithren und so medizinischen,
Public Health und 6konomischen Fortschritt
gefdhrden.

Neben den genannten, vielfach diskutierten,
vornehmlich individuumsbezogenen Problem-
aspekten kiinftiger angewandter Genetik trans-
portiert Public Health Genetics weitere spezi-
fische gesellschaftliche Herausforderungen,
die nahezu ausschliefilich um den moglichen
Konflikt zwischen individuumsbezogenem
Autonomieaspekt und gesellschaftlichem Ge-
samtnutzen und Gemeinwohl gruppiert sind,
- Herausforderungen, die im Ubrigen gene-
rell das Dilemma von Public Health darstel-
len.

Im Falle von Public Health Genetics zdhlen
dazu u.a. (Michigan Center for Genomics &
Public Health, 2004) der mogliche Vorrang
eines kollektiven Wohlfahrtsgedankens gegen-
tiber der individuellen Autonomie, die mog-
liche Diskriminierung von Populationen, eine
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drohende Ausweitung gesundheitlicher Un-
gleichheiten, der Streit um Verteilungsgerech-
tigkeit, die mogliche Begrenzung des Prinzips
der informierten Zustimmung, die Beachtung
von kulturellen und rechtlichen Besonderhei-
ten, wenn bestimmte Populationen untersucht
werden oder das Verhiltnis von Zwang und
Freiwilligkeit.

Worin liegen in diesem Szenario demnach die
Herausforderungen und welchen spezifischen
Beitrag kann hier Public Health Genetics leis-
ten?

Will man nicht einem kulturpessimistischen
oder technikfeindlichen Fatalismus folgen, der
aufgrund seiner Protest- und Verweigerungs-
haltung meistens nur denen in die Hand
spielt, die ihre 6konomischen Interessen mog-
lichst ohne sozialethische Regelungen durch-
setzen wollen, dann muss der soziale Umgang
mit individuumsbezogener wie Public Health
bezogener Genetik in der Gesellschaft einge-
tibt und gestaltet werden. Dazu wird man zu-
allererst fragen miissen, welche Vorstellungen
von gutem und gerechtem Leben bzw. welche
Lebensqualitdtsvorstellungen auch in Zukunft
pragend sein sollen (Dabrock, 2003). Gesell-
schaftliche Debatten sind angebracht, in de-
nen deutlich wird, dass eine verantwortliche
Zukunftsorientierung einen kritischen Blick
zuriick voraussetzt (Paul & Labisch, 2002). In-
dem aus in dhnlichen Kontexten begangenen
Fehlern gelernt wird und bewihrte Muster
aufgegriffen werden, ist es machbar, den kom-
menden Herausforderungen nicht haltlos ge-
geniiber zu stehen.

Angesichts der Zuriickhaltung gegeniiber den
Risiken des molekulargenetischen Fortschritts
muss man zudem ebenso Rechenschaft dartiber
ablegen, dass nicht nur Handlungen, sondern
auch Unterlassungen verantwortet werden
miissen (Birnbacher, 1995; Frey & Dabrock,
2003). Neue Herausforderungen der moleku-
laren Medizin wie beispielsweise die Micro-
array-Technik oder der Nachweis von einzel-
nen DNA-Sequenzen in Populationen (sog.
Single Nucleotide Polymorphisms) oder von
ganzen Sequenzblocken (sog. Haplotypes (Lai
et al., 2002; Gibbs et al., 2003) konnen nicht
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einfach ignoriert werden. Zwar ist auch die
Unterlassung eine Antwort auf Herausforde-
rungen. Nur scheint es intuitiv so, dass Un-
terlassungsgebote weniger dramatisch wirken
als Handlungsverbote, denn schliefilich hat
die Forschung bisher ja nur ansatzweise An-
wendungen auf der klinischen oder Public
Health-Ebene aufweisen konnen. Dabei muss
allerdings beachtet werden, dass es nun ein-
mal ein Grundprinzip echter Grundlagenfor-
schung darstellt, dass das Ergebnis noch nicht
im Vorhinein feststeht. Wenn mittel- und lang-
fristige Prognosen erfolgreiche Entwicklungen
versprechen, dann gilt es ehrlich und selbst-
kritisch zu fragen, ob man diese Errungen-
schaften auch im Falle ihres Nutzens dann
noch ablehnen wiirde oder nicht (Kissell, 1999).
So wird in dem aktuell diskutierten GenDG
(Stand 15.10.2004) der Umgang mit genetischen
Untersuchungen zu Zwecken wissenschaftli-
cher Forschung explizit geregelt (vgl. §26-
33).

Gerade weil die Forschung noch nicht anwen-
dungsfahige Ergebnisse bereitstellt, kann die
Gelegenheit genutzt werden, bereits zum jet-
zigen Zeitpunkt einen 6ffentlichen Diskurs
iiber sachliche, soziale und zeitliche Chancen
und Risiken der Gentechnik zu fiithren. Selten
ergab sich in der neueren Technikgeschichte
eine derartige Gelegenheit, technische Entwick-
lungen bereits so frithzeitig umfassend zu dis-
kutieren und zu bewerten. So sehr Emotio-
nen dabei eine Rolle spielen diirfen, so wenig
diirfen sie die Debatte vorrangig préagen. Das
hat zur Konsequenz, dass diese Diskussionen
durch Bildung und Forderung auf unterschied-
lichsten Ebenen vorbereitet werden miissen.

Man mag an der Effizienz derartiger 6ffentli-
cher Debatten zweifeln. Dass durch die ver-
schiedenen Formen 6ffentlicher Debatten aber
tiberhaupt erst einmal eine Offentlichkeit ent-
steht (Frankish et al, 2002), das ist ein zivilge-
sellschaftlicher, Sozialkohésion stiarkender ge-
sellschaftlicher Wert in sich.

Ob bestimmte Techniken und Verfahren ver-
antwortet werden konnen, hiangt im Normal-
fall von unterschiedlichen Bedingungen ab.
Dies gilt somit auch fiir die Einschdtzung der
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moglichen Integration von Genetik in Public
Health. Neben allgemeinen und spezifischen
Health Technology Assessment-Kriterien sind
spezielle Kriterien angewandter Ethik zu be-
achten (Droste & Brand, 2001; Brand, 2002b,
Droste et al., 2003). Denn in der pluralistischen
und funktional ausdifferenzierten Gesellschaft
kann man nicht einfach davon ausgehen, dass
ein allgemeiner breiter Konsens in Fragen nach
Zielen und Préferenzen individueller und kol-
lektiver Lebensfiihrung herrscht. Weil das Zu-
sammenleben dennoch die gemeinsame Aner-
kennung elementarer Werte und Regeln vo-
raussetzt, hat sich eine Unterscheidung zwi-
schen Rechtem und Gutem etabliert (Rawls,
1975; Forst, 1994; Mack, 2002; Gosepath, 2004).

1.4 Sozialethische und zivilgesellschaftliche
Unterscheidung zwischen Rechtem und
Gutem in Public Health Genetics

Normen des Rechten bringen zum Ausdruck,
was sich Menschen mehr oder weniger gegen-
seitig schulden bzw. zugestehen miissen. Ihre
Anerkennung ist daher sowohl dem Wiirde-
Axiom (Geier & Schroder, 2003; Dabrock et
al., 2004) als auch dem Stabilitdtsgrundsatz
einer Gesellschaft verpflichtet. Uber das mo-
ralisch Gerechte hinaus kann das juristisch
Rechte die zu einer Zeit giiltigen Normen mit
Zwang einklagen. Vorstellungen des Guten
dagegen formulieren Werte und Ziele von In-
dividuen und gesellschaftlichen Gruppen. Ak-
zeptiert man diese in der Geschichte des libe-
ralen, demokratischen Rechtsstaates halbwegs
bewdhrte Grundunterscheidung, so lassen sich
fur die Abwagung der Chancen und Risiken
von Public Health Genetics verschiedene Re-
geln ableiten:

¢ Im Konfliktfall unterschiedlicher Auffassun-
gen gibt es einen Vorrang des Rechten vor
dem Guten.

e Freiheit gilt so lange, wie sie die Freiheit
des/der Anderen nicht gefahrdet.

e Gebote und Verbote sind rechtfertigungs-
pflichtig, sofern sie nicht unmittelbar ein-
sichtig freiheitsgefdhrdende Handlungen
verhindern sollen.

e Wegen des Vorranges der negativen Freiheit
besitzen Unterlassungsgebote einen Vor-
rang vor zum aktiven Handeln auffordern-
den Handlungsgeboten.

e Missbrauchseinschrankung im Einzelfall ist
einem allgemeinen Verbot vorzuziehen.

e Rechtfertigungspflichtig ist seit der Neuzeit
bewidhrter Weise nicht das rechtméfiig er-
worbene Eigentum, sondern die damit kei-
neswegs ausgeschlossene Redistribution
zum Zwecke der Wohlfahrtssteigerung der
Gemeinschaft oder einzelner Mitglieder der
Gemeinschaft.

Diese Uberlegungen zum Verhéltnis von Rech-
tem und Gutem in Public Health Genetics ha-
ben besondere Sprengkraft. Auf der einen Sei-
te werden im Bereich privatwirtschaftlicher
Unternehmungen zahlreiche nicht valide oder
wenig Aussage kréftige Verfahren bzw. gene-
tische Tests solange zugelassen oder zumin-
dest im globalen Kontext nicht verhindert wer-
den konnen, wie ihnen nicht grobe Fahrlassig-
keit, unlauterer Wettbewerb oder Sittenwid-
rigkeit nachgewiesen werden kann. Durch
entsprechende Marketingkampagnen werden
Menschen beeinflusst, moglicherweise werden
sie verunsichert oder ihnen wird - was noch
fataler ist - falsche Sicherheit vermittelt. So-
lange aber diese vermeintlichen Informationen
oder Heilsversprechen nicht gegen die ange-
sprochenen rechtlichen und sittlichen Mini-
malbedingungen verstofsen, ist jegliche einen-
gende Regelung des freien Marktes in der Be-
weislast.

Auf der anderen Seite miissen 6ffentlich ver-
antwortete und empfohlene genetische Mafs-
nahmen wie beispielsweise Suszeptibilitéts-
Testungen sehr wohl auf ihre Performabilitit,
soziale Akzeptanz sowie ethische und recht-
liche Richtigkeit hin befragt werden konnen.
Insofern die Entwicklungen von Angebot und
Nachfrage auf dem freien Markt ihrerseits
Einfluss auf die moglicherweise tiberzogenen
Erwartungen der Biirger an offentlicher Ge-
sundheitsversorgung haben werden, kommt
der offentlich geforderten Gesundheitsmiin-
digkeit (health literacy) im Umgang mit ge-
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netischen Informationen eine enorme Bedeu-
tung zu (Sass, 2003; Schroder, 2003; Schroder,
2004). Gerade angesichts der noch unsicheren,
schwer prognostizierbaren Entwicklungen
besteht ein offentlicher Bildungsauftrag von
Public Health Genetics darin, die Biirger zur
eigenverantwortlichen Entscheidung tiber-
haupt erst zu befahigen, um so eine gerechtere
Bedingung zur Verfolgung eigener Vorstellun-
gen von Gutem und individueller Lebenspla-
nung bereitzustellen (Dabrock, 2001; Dabrock,
2003). Diese Aufgabe von Public Health Genet-
ics ist im aktuell diskutierten GenDG (Stand
15.10.2004) sogar explizit gesetzlich fixiert
(vgl. §5 GenDG). Das Thema Eigenverant-
wortung und Gesundheitsmiindigkeit wirft in
der aktuellen Debatte somit gleichermafsen
politische und wissenschaftliche Fragen aulf,
die hédufig miteinander vermengt erscheinen
(Nolting et al., 2004).

Auf der Schwelle von Rechtem und Gutem in
solchen, von unterschiedlichen Vorstellungen
des Guten gepragten Debatten kann dartiber
kontrovers debattiert werden,

e ob durch Public Health Genetics das Ver-
stindnis der Gesellschaft von Solidaritit,
Freiheit und Gleichheit im Umgang mit Ge-
sundheit und Krankheit verandert wird,

e ob durch die Berticksichtigung eines geneti-
schen Risikobegriffs das Verhiltnis von So-
lidaritdat und Eigenverantwortung in der So-
zialpolitik neu bestimmt werden muss,

e ob wir uns von daher immer mehr zu einer
Gesellschaft ungleicher Risikogruppen ent-
wickeln und wie diese neue mogliche Un-
gleichheit operationalisiert werden soll.

In jedem Fall ist bei geplanten rechtlichen Re-
gulierungen der Vorrang des Rechten vor dem
Guten zu berticksichtigen. Zugleich darf nicht
aus dem Auge verloren werden, dass das Rech-
te in ethischer Perspektive nur dann das Ge-
rechte bleibt, wenn es den Biirgerinnen und
Biirgern (und nicht nur einflussreichen Lob-
bygruppen) die Moglichkeit bietet, auf die je-
weilige kulturelle Gestaltung des Rechten Ein-
fluss zu nehmen. Diese Einflussnahme setzt
ihrerseits die Moglichkeit der Informations-
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gewinnung wie Kommunikationsbefdhigung
voraus.

Die Respektierung der personlichen Freiheit
findet eine wichtige Entsprechung in der ver-
traulichen Handhabung genetischer Informa-
tionen. Vertraulichkeit und Schutz der Privat-
sphdre sind zentrale Prinzipien fiir den Um-
gang mit individuell zugeordneten genetischen
Informationen, die bei Public Health Gene-
tics-MafSnahmen generiert werden. Dieser pri-
ma facie einklagbare Schutz vor Verbreitung
der Informationen erhélt eine besondere Be-
deutung vor dem Hintergrund, dass geneti-
sche Informationen auch familidren Charakter
haben und so eine gewisse Brisanz besitzen
konnen, die in Familienkonflikten miinden
kann. Aber auch mogliche Interessen von Ver-
sicherungen und Arbeitgebern an genetischen
Daten ihrer Versicherten oder Arbeitnehmern
miissen bedacht werden. Deshalb wird inter-
national gefordert, dem Datenschutz eine be-
sondere Rolle zukommen zu lassen (UNESCO,
1997; UNESCO, 2003). Vertraulichkeit, Schwei-
gepflicht, Respektierung der Privatsphdre und
Datenschutz sind in diesem Kontext zu be-
achtende Aspekte.

Sind genetische Informationen, oder allgemei-
ner gesagt genetisches Wissen, in diesem Kon-
text aber als exzeptionell im Gegensatz zu an-
deren medizinischen Informationen einzu-
schitzen (Murray, 1997)?

1.5 Exzeptionalitat versus Spezifitat gene-
tischen Wissens

Ohne Zweifel zeichnet sich genetisches Wis-
sen durch Besonderheiten wie lange und - je
nach Form - sehr genaue Voraussagekraft aus.
Es ist zudem durch seine Bedeutung fiir re-
produktive Entscheidungen von symbolischer
und sozialer Brisanz. Aufgrund kurzfristiger
Nutzenabwégungen von Versicherungen und
Arbeitgebern, aufgrund der menschenverach-
tenden Praxis der Eugenik der ersten Halfte
des 20. Jahrhunderts, und auch aufgrund der
kulturellen Fortwirkung eines genetischen De-
terminismus und Reduktionismus ist geneti-
sches Wissen mit Diskriminierungs- und
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Stigmatisierungsangsten verbunden. All das
spricht fiir die Besonderheit genetischen Wis-
sens. Eine Exzeptionalitit, die einen Sonderweg
im Umgang mit genetischen Daten gegentiber
anderen medizinischen und gesundheitlichen
Mafsnahmen rechtfertigen konnte, leitet sich
hieraus jedoch nicht ab. Lange Vorhersagbar-
keit, Bedeutung fiir reproduktive Entschei-
dungen und Stigmatisierungspotenzial trifft
mal mehr, mal weniger auch auf andere Maf3-
nahmen der Gesundheitsversorgung und Le-
bensbedingungen zu. Allein die Dichte der
Aspekte und die sich daraus ergebende mog-
liche kumulative Wirkung ldsst die Charakte-
risierung der molekularen Medizin als einen
fiir die Personlichkeitsrechte der einzelnen
Gesellschaftsmitglieder wie ganzer Gruppen
hochsensiblen Bereich zu. Dies rechtfertigt je-
doch nicht zwangsldufig eine gesetzliche Re-
gulierung wie es mit dem aktuell diskutier-
ten GenDG (Stand 15.10.2004) in Deutschland
vorgesehen ist. So besteht auf europdischer
Ebene Konsens dariiber, dass es im Hinblick
auf genetisches Wissen keiner expliziten gesetz-
lichen Regelung bedarf (European Commission,
2004).

Gegen die Exzeptionalitédts-These spricht aber
auch die Einsicht in die komplexe Interaktion
zwischen Genom, intraorganismischen Pro-
zessen und Umwelt. Wie sollen im Umgang
mit Gesundheit und Krankheit und im Um-
gang mit gesunden und kranken Menschen
genetische von anderen Informationen scharf
getrennt werden? Neben der Schwierigkeit
der Abgrenzung handelt man sich eher den
Vorwurf ein, Betroffene ohne explizite geneti-
sche Komponente beispielsweise rechtlich we-
niger zu schiitzen als solche, die eine geneti-
sche Komponente nachweisen kénnen. Und
genau dieser Nachweis kann dann entweder
eine gesellschaftliche Diskriminierung und
Stigmatisierung bestédtigen oder aufgrund des
Neides angesichts eines besseren Schutzes
auch noch verstiarken. Wer daher die Sepa-
rierung genetischen Wissens von anderen In-
formationen der Gesundheitsversorgung will,
verfillt selbst einem genetischen Reduktionis-
mus, den er ja eigentlich zu bekdmpfen sucht.

Statt also genetisches Wissen exzeptionell zu
behandeln, sollte man es als einen, wenn auch
hochsensiblen Faktor medizinischen Wissens,
und als einen Baustein und einen Risikofaktor
im so gewiinschten Prédventions-, Diagnose-
und Therapieprozess sowohl auf der Indivi-
duumsebene als auch von offentlichen Ge-
sundheitsmafsinahmen auf der Public Health-
Ebene begreifen.

1.6 Befdhigungsgerechtigkeit als ethisches
Leitkriterium

Weil sich auf die Genetik teils tiberzogene
Hoffnungen, teils tibertriebene Angste richten,
scheint die konstitutive Integration der Bil-
dungsdimension - insbesondere auch vor dem
Hintergrund von e-health und Globalisierung
- eine sinnvolle Konzeption, um die ckono-
misch nicht mehr aufzuhaltende Integration
genetischer Mafinahmen in die Gesundheits-
versorgung kritisch, aber auch konstruktiv be-
gleiten zu konnen.

Genau hierin - im kompetenten Umgang mit
genetischem Wissen - konnte neues Diskrimi-
nierungspotenzial liegen, was wiederum so-
wohl eine neue Form als auch eine neue Di-
mension sozialer Ungleichheit nach sich zoge
(Brand, 2002a).

Die geforderte Bildungsdimension im Hinblick
auf Mafinahmen von Public Health Genetics
geht daher auch weit {iber das klassische Kon-
zept der humangenetischen Beratung hinaus
und hat komplementér hierzu ein ganz eigen-
standiges Aufgabenprofil.

Dem hier vertretenen Modell des Fahigkeiten-
Ansatzes (,,Capabilities-Approach”) (Sen, 1999;
Nussbaum, 1999; Pauer-Studer, 2000; Dabrock,
2001) geht es um die Inklusion der einzelnen
Individuen in die Gesellschaft (Dabrock, 2005).
Unter Berticksichtigung der notwendigen Be-
dingung des Wiirde-Axioms entfaltet er den
nicht nur qua Wohltitigkeit gewahrten, sondern
gerechterweise einklagbaren Anspruch auf so-
ziale Grundgtiter (capabilities) nach dem Kri-
terium, ob mit ihrer Hilfe ein Individuum zur
langerfristigen, integral-leiblichen, eigenver-
antwortlichen Teilnahme an interpersoneller
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Kommunikation (functioning) befahigt wird.
Seine Legitimation zieht dieses Gerechtigkeits-
verstindnis daraus, dass die grundlegenden
Achtungs- und Menschenrechtsindikatoren
,Wiirde’ und ,Freiheit’ solange abstrakt-leere
Konzeptionen bleiben, solange sie nicht eine
auf die jeweilige Gesellschaft bezogene Befa-
higung zur realen und nicht nur formalen Frei-
heit gewdhren. Weil der Capabilities-Approach
diese reale Freiheit als gerechtigkeitstheoreti-
sches Leitkriterium wéhlt, fillt er auch nicht
in die so genannte ,Normalismusfalle” (Wal-
denfels, 1998). Dies bedeutet konkret, er ver-
sucht nicht nur, daftir Sorge zu tragen, dass
Defizite eines normal competitors in sozialer
Kooperation ausgeglichen werden, sondern er
fragt auch, wie die Fahigkeiten jedes Indivi-
duums moglichst effektiv geférdert werden
konnen. Ziel ist im Bereich von Public Health
allerdings nicht das jeweilige subjektive Wohl-
ergehen, sondern letztlich nur die Bereitstel-
lung tragfihiger, gesundheitsbezogener Be-
dingungen der Teilnahmemdglichkeit an inter-
personeller Kommunikation. (Schliefllich kann
niemand zur Teilnahme an der Gesellschaft
und dem sozialen Handeln in ihr gezwungen
werden.) Soziale Gerechtigkeit gegentiber ei-
nem Behinderten muss sich entsprechend in
hoherer gesellschaftlicher Zuwendung als die
gegeniiber Nichtbehinderten ausdriicken, so-
fern er diese zur Ermdoglichung der Teilnah-
me an interpersoneller Kommunikation bens-
tigt. Gegen mogliche Missverstandnisse sei be-
tont: Geht es um Bedingungen, soziale Kom-
munikation aufnehmen und pflegen zu kon-
nen, dann sind keineswegs - wie mdoglicher-
weise denkbar - schwerst geistig Behinderte
aus diesem Kriterium ausgeschlossen. Sie ha-
ben nur andere Formen von Kommunikation!
Um auf diese Vielfalt im Kommunikationsver-
standnis hinzuweisen, wird der hier vertrete-
ne Ansatz tiber das Kriterium integral-eigen-
verantwortlicher Lebensfiihrung definiert.

Trifft zudem die so genannte Wilkinson-These
(Wilkinson, 1996) zumindest indirekt zu, nach
der in solchen Gesellschaften, die eine ver-
gleichsweise hohe gesellschaftliche Divergenz
insbesondere im Hinblick auf die Einkom-
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mensverteilung aufweisen, eine grofiere ge-
sundheitliche Ungleichheit zu beklagen ist als
in solchen, die von weniger Divergenz gekenn-
zeichnet sind, kann man von diesem Effekt
bei der Zuteilung sozialer Ressourcen (und
das heifst moglicherweise auch solcher fiir ge-
netische Mafinahmen in Public Health) nicht
abstrahieren. Zwar ist Freiheit das eigentliche
Ziel von Ethik und demokratischem Rechts-
staat, aber durch die Wilkinson-These wird
der intrinsische Wertcharakter von Gleichheit
zumindest gegeniiber der neueren Egalita-
rismus-Kritik rehabilitiert (Krebs, 2000). Die-
se bezweifelt, dass Gleichheit, die immer eine
Relation zwischen zwei Vergleichsobjekten
aufbaut, eine sozialethisch oder politisch legi-
time Forderung darstellt. Im Umkehrschluss
hélt sie nur einen menschenrechtlich begriin-
deten absoluten Standard an Lebensbedingun-
gen fiir einklagbar. Demgegentiber gibt die
Wilkinson-These zu bedenken, dass zumin-
dest mit Bezug zur Gesundheit die soziale Re-
lationen berticksichtigende Chancengleichheit
sehr wohl eine intrinsisch moralische Bedeu-
tung besitzt. Nicht als moralisches Endziel wie
die Freiheit, aber sehr wohl als moralisches
und nicht nur aufSermoralisches Mittel zu die-
sem Ziel kann man die Gleichheit bewerten,
wenn denn Gesundheit ein konditionales Gut
ist und die Verteilung dieses Gutes in der Ge-
sellschaft nicht vollig unabhidngig davon ist,
wie es um die gesellschaftliche Divergenz in
dieser Gesellschaft bestellt ist.

Inhaltlich umfasst die freiheitsfunktionale Aus-
gestaltung des Capabilities-Approach auch die
Problemstellung der jiingsten Debatte im Feld
der sozialen Gerechtigkeit. In ihr wird debat-
tiert, ob soziale Gerechtigkeit monozentrisch
vom Prinzip der Anerkennung (Honneth) oder
bifokal vom Doppelprinzip ,Umverteilung und
Anerkennung’ (Fraser) begriindet werden soll
(Fraser & Honneth, 2003). Abgesehen davon,
dass der recognition-Ansatz von Honneth un-
ter einen Begriff drei sehr divergente Formen
sozial bezeugter Achtung (Liebe, Recht, Leis-
tung), die Selbstvertrauen, Selbstachtung und
Selbstwertgefiihl des Individuums starken,
bringen soll, unterlduft er die bewahrte mo-
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dernitédtstypische Unterscheidung zwischen
Rechtem und Gutem (Gosepath, 2004). So rich-
tig es ist, dass jeder Mensch diese Formen der
Anerkennung benétigt, so wenig kann er sie
vom (generalisierten) Anderen einfordern. Da
aber nur der generalisierte Andere (und nicht
der konkrete Andere) derjenige ist, an den
(symbolisch) gesellschaftliche Forderungen
gestellt werden konnen, kann die reine An-
erkennungstheorie bestenfalls auf die Ebene
der schwachen Theorie des Guten reduziert
als Begriindungselement sozialer Gerechtig-
keit fungieren. Zu Recht hat Nancy Fraser her-
vorgehoben, dass Teilhabemdoglichkeit nicht
nur tber die soziokulturelle Verdrangungs-,
sondern auch iiber 6konomische Verdingli-
chungsmechanismen gestort oder gar verhin-
dert wird. Damit bestétigt sie die freiheits-
funktionale Gesamtintention des Capabilities-
Approach. Sie kann dabei zwischen diesem
Grundprinzip und die sozialen Grundgtiter
nochmals eine Zwischenebene einziehen, die
die aggregatorische Zusammenstellung der
Giiterliste von Nussbaum systematisch ordnen
und so aufdecken kann, durch welche Mecha-
nismen diese Giiter gefihrdet werden. Diese
prézisierende Differenzsensibilitdt kann eben-
so wie das Grundprinzip der Befdhigung fuir
die sozialethischen Fragen von Public Health
Genetics genutzt werden.

1.7 Vorschlag zur Priorisierung im Span-
nungsverhaltnis zwischen Autonomie
des Einzelnen und Gemeinwohl

Wenn gleichzeitig individuumsbezogene
Schutzstandards, die fiir Public Health Gene-
tics-Mafinahmen zutreffen miissen, und eine
gerechte Verteilung gesellschaftlicher Giiter,
die unter Knappheitsbedingungen effizient
einzusetzen sind, greifen sollen, kann es zum
Konflikt zwischen Autonomierespekt und Ge-
meinwohl (und daraus abgeleiteter Gemein-
wohlpflichtigkeit) kommen (Brand & Stockel,
2002). Wie hoch ist etwa der Verpflichtungs-
grad, an Screeningverfahren teilzunehmen,
wie hoch der, seine Daten fiir Biobanken zur
Verfiigung zu stellen? Unter Beachtung der

moglichen Kollision der genannten morali-
schen und rechtlichen Giiter von Autonomie-
respekt und Gemeinwohl(pflichtigkeit) ldsst
sich folgende Bewertungstendenz bzw. fol-
gendes sozialethisches Stufenmodell einfiih-
ren (Brand et al., 2003; Dabrock, 2004). Es tragt
zudem dem allgemeinen Umstand Rechnung,
dass im Allgemeinen Bewertungsfragen nicht
einfach mit ,Ja” oder ,,Nein” zu beantworten
sind: Erfiillt eine Public Health Genetics-Mafs-
nahme Effizienz- und Effektivitdtskriterien
wie Validitat, Reliabilitdt, Spezifitat und wei-
tere Evidenzkriterien, ldsst sich bei begrenz-
tem Aufwand ein hoher individueller Nutzen
im Sinne von Vermeidung einer schweren
Krankheit und Forderung der individuellen
Entwicklungsmoglichkeit sowie ein hoher ge-
sellschaftlicher Nutzen im Sinne der Vermei-
dung hoher Kosten, die durch verzogerte Dia-
gnosestellung, inaddquate Therapien durch
Fehldiagnosen etc. auftreten wiirden, erzielen,
und muss man zudem nicht mit einer gesell-
schaftlichen Stigmatisierung der Betroffenen
rechnen, so besteht ein hoher sozialethischer
Verpflichtungsgrad. Dieser Verpflichtungs-
grad entfaltet sich nach zwei Seiten. Sofern
die genannten Kriterien zutreffen, ist zum ei-
nen die offentliche Gesundheitsversorgung zur
Bereitstellung und damit gleichzeitig auch zur
Sicherstellung dieser Public Health Genetics-
Mafsinahmen verpflichtet - nicht zuletzt auch,
um einer Entsolidarisierung entgegen zu wir-
ken. Zum anderen besteht in diesen Fillen
auch seitens der betroffenen Individuen ange-
sichts des eher geringen Schadens fiir sie wie
ihre Familie (Eingriff in die formale Selbstbe-
stimmung; minimale Diskriminierungsten-
denz), aber der hohen 6konomischen Folgen
bei Nichtteilnahme eine hohe moralische Ver-
pflichtung zur Teilnahme an der entsprechen-
den Mafsnahme. Obwohl die Teilnahme un-
ter den genannten Bedingungen als ein mora-
lisch-sittlicher Imperativ zu lesen ist, bedeutet
dies nicht, ihn notwendigerweise unmittelbar
in einen rechtlichen Zwang zu transformieren.
Angesichts der bewahrten Sinnhaftigkeit einer
auf negativer Freiheit und informierter Ent-
scheidung aufbauenden Rechtskultur kann
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man dariiber nachdenken, auf der rechtlichen
Ebene das Prinzip der Freiwilligkeit zu wah-
ren und sich dabei dennoch nicht allein auf
die standardisierte nondirektive Beratung zu
beschranken. Dass hier nicht einfach ethische
Ableitungen greifen, sondern die jeweilige
gesellschaftliche Einstellung beachtet werden
muss, hdngt damit zusammen, dass moralische
Fragen im sittlich-politischen Diskurs nicht
einfach deduktiv zu handhaben sind, sondern
mit kulturellen Standards abgeglichen werden
miissen. Denn nur so kann eine Ethik tiber
die Frage der Rechtfertigung von Normen
und Werten auch deren Akzeptanz und Wei-
tergabe in den Blick nehmen. Aus der darge-
stellten Bewertungstendenz ergibt sich aber
auch umgekehrt: Wo die genannten Rahmen-
bedingungen schwicher werden, sinkt der
Verpflichtungsgrad zur Teilnahme an geneti-
schen Gesundheitsversorgungsmafinahmen,
entsprechend sollte die Beratung nondirekti-
ver durchgefiihrt werden. Anders formuliert:
Die Ablehnung der Teilnahme wird moralisch
weniger begriindungspflichtig.

Im Ubrigen stellt sich die gesundheitskono-
mische und damit auch gerechtigkeitsprakti-
sche Frage, ob bei Public Health Genetics-
MafSnahmen tiberhaupt der hohe Beratungs-
standard, wie er aus der medizinischen Hu-
mangenetik bekannt ist, aufrecht erhalten
werden kann. Sollte dies, was wahrscheinlich
ist, kaum moglich und vielleicht auch nicht
notwendig sein, wird man zur Festlegung des
Beratungsumfangs neben den konomischen
Zwéngen vor allem die jeweils betroffene Ein-
griffstiefe in die informationelle Selbstbestim-
mung beriicksichtigen miissen.

Die vorgeschlagene Priorisierungsregel trans-
portiert keineswegs einen in der weltanschau-
lich pluralen Gesellschaft inakzeptablen Ge-
sundheitspaternalismus. Das Gegenteil trifft
zu: Erst durch die Sicherstellung elementarer
Bedingungen (sog. konditionaler Giiter) sind
verschiedene mogliche Formen des gelingen-
den Lebens tiberhaupt realisierbar. Ohne Be-
achtung dieser primdren Grundgiiter bleibt
ihrerseits die Rede von der Freiheit leer und
kann zu Ungunsten der Benachteiligten aus-
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gelegt werden, insofern diese unter einer rein
formalen Freiheitsideologie, aber fehlender
Gewidhrung von Chancengleichheit ihre Frei-
heit realiter nicht ausgestalten konnen. Diese
reale Freiheit wahlt der hier als Grundnorm
zuvor eingefiihrte Befdhigungsgerechtigkeits-
ansatz.

Z&hlt man die Verhiltnisbestimmung von Ge-
meinwohl und Eigennutz zu dem ethischen
Problemkomplex ,, Autonomierespekt vs. Ge-
meinwohl”, dann ist hierin auch die Frage
nach einem direkten oder indirekten benefit-
sharing einzelner Teilnehmer oder teilneh-
mender (Sub-)Populationen an Public Health
Genetics-Mafinahmen zu thematisieren. Wenn
aus Biobanken oder pharmakogenetischen For-
schungen ein wissenschaftlicher oder finan-
zieller benefit erwichst, so konnten die Teil-
nehmer direkt, indirekt oder tiberhaupt nicht
beteiligt werden. Letztere Variante miisste sich
dem Vorwurf der Ausbeutung stellen, erstere
sieht sich dem Verdacht ausgesetzt, tiber 6ko-
nomische Anreizstrukturen der bereits er-
wahnten biopolitischen Sozialdisziplinierung
Vorschub zu leisten. Sollte diese Variante des
direkten benefits fiir den Probanden allerdings
gewollt sein, bote sich mit dem ,informed
contract” (Sass, 2001; Schroder, 2004) ein In-
strument, das die Verteilung der benefits im
Einzelfall rechtsgiiltig festschreibt. Bei der
mittleren Variante ist zu tiberlegen, wie ein
moglichst effektiver und gerechter Weg jen-
seits von Ausbeutung und Sozialdisziplinie-
rung zu finden ist. Als Faustregel konnte gel-
ten: Nicht Einzelne, sondern dem offentlichen
Gesundheitswesen, dem die Einzelnen ange-
horen, sollten wissenschaftliche und finanziel-
le benefits angerechnet werden. Das jeweilige
Maf3 gehort ebenso in die politische Delibera-
tion (unter Beachtung von echten Partizipati-
onsrechten) wie auch deliberativ zu kldaren
ist, ob die benefits dem Gesundheitssystem
global zuflieflen sollen oder solchen weiteren
Forschungs- oder Umsetzungsprojekten zu
gute kommen, die nahe bei denen angesie-
delt sind, bei denen die Ertrége erzielt wur-
den. Wéhrend man die letztere Moglichkeit
generaliter als eine problematische, weil fal-
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sche Anreize setzende Strategie einzuordnen
gewillt ist, wird man im speziellen bei orphan-
drug-Fragen oder umwelt- oder arbeitsmedi-
zinischen Fragestellungen nochmals diese
Moglichkeit nicht prinzipiell ausschliefien wol-
len.

1.8 Umsetzung von Public Health Genetics
in Politik und Praxis

Im Wesentlichen basierend auf den drei wis-
senschaftlichen Disziplinen Genetik bzw. Mo-
lekulargenetik, Bevolkerungswissenschaften
und Gesellschafts- bzw. Sozialwissenschaften
umfasst die Umsetzung von Public Health
Genetics in Politik und Praxis - entsprechend
der beschriebenen allgemeinen Handlungs-
ebenen von Public Health (IoM, 1988) - die
Bereiche Analyse und Bewertung (Assess-

ment, und hier insbesondere mit Hilfe der ge-
netischen Epidemiologie), es umfasst das For-
mulieren von Handlungskorridoren (Policy
Development), und es umfasst den Bereich der
Sicherstellung und Evaluation (Assurance),
wobei es hier vorrangig um die Sicherstellung
von Rahmenbedingungen, die nicht zwangs-
laufig gesetzlich verankert sein miissen, geht
(Brand, 2002a). Damit jedoch die wissenschaft-
lichen Erkenntnisse der molekularen Medizin
auch in der Tat verantwortungsvoll in Politik
und Praxis umgesetzt werden, miissen samt-
liche Interventionen nicht nur unter ethischen,
rechtlichen und sozialen Aspekten (d.h. im
ELSI-Kontext) betrachtet werden, sondern sie
miissen gerade auch angesichts eines immer
diverser werdenden Europas die verschiede-
nen kulturellen und religiosen Perspektiven
der Biirger berticksichtigen.
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Das heifit, vorrangige und konkrete Aufgaben
von Public Health Genetics werden daher sein:

e Aufbau und Starkung von Kompetenzen in
Public Health Genetics durch Kommunika-
tion, Aufklarung und Professionalisierung

e Forderung einer kooperativen Infrastruktur
zwischen denen an Public Health Genetics
beteiligten wissenschaftlichen Disziplinen

e Aufbau von genetischer Epidemiologie zur
Interpretation von Umwelt-Genetik-Inter-
aktionen sowie Implementation systemati-
scher Bewertungsmethoden wie Health
Technology Assessment (Brand, 2002a)

e Zeitnahes Monitoring der Relevanz der mo-
lekularen Medizin fiir Politik und Praxis
von Public Health

Obwohl derzeit der Einfluss der molekularen
Medizin auf die Gesundheitsversorgung noch
relativ gering ist, zeichnen sich bereits zum
jetzigen Zeitpunkt erhebliche Verdnderungen
innerhalb der verschiedenen Ansitze von Pra-
vention, Diagnostik und Therapie ab. Es be-
steht die Chance, in den kommenden 5 bis 10
Jahren nicht nur in Deutschland, sondern auch
europaweit und global - so wie es Gro Harlem
Brundtland und Craig Venter gefordert ha-
ben - die Infrastrukturen dafiir zu schaffen,
dass die Errungenschaften der molekularen
Medizin effektiv und effizient in MafSnahmen
iibersetzt werden, die die Gesundheit der Ge-
samtbevolkerung weltweit verbessern (Thor-
steinsdottir et al., 2003).
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2. Sicherstellung von praziseren, frithzeitigeren
und nebenwirkungsarmeren PraventionsmaBBnahmen
im 6ffentlichen Gesundheitswesen in Deutschland
durch Public Health Genetics

Will man die derzeitig durchgefiihrten Pra-
ventionsmafinahmen im Offentlichen Gesund-
heitswesen in Deutschland im Hinblick auf
die Integration genetischen Wissens analysie-
ren, so muss man zunéichst die verschiedenen
Aufgaben und Kompetenzen von Bundes-,
Lander- und kommunaler Ebene beriicksich-
tigen.

Auf der Bundesebene werden entsprechende
Gesetze vorbereitet (s. aktuellen Diskussions-
entwurf des Gendiagnostikgesetzes - GenDG
vom 15. 10.2004) und dann in das Parlament
eingebracht. Die Ausfiihrung der Gesetze und
Verordnungen des Bundes sowie die Verab-
schiedung eigener Gesetze erfolgen auf Lan-
derebene. Und auf der kommunalen Ebene
sind es insbesondere die Gesundheitsamter
und freien Trager, die 6ffentlich-rechtliches
Handeln in den Feldern Gesundheitsschutz
bzw. Gesundheitsforderung und Pravention
reprisentieren.

So muss es auf der Bundesebene vor allem da-
rum gehen, Infrastrukturen aufzubauen, um
Erkenntnisse der Prévention fiir das Gemein-
wohl nutzbar zu machen. Ein Beispiel hierfiir
ist die bereits erfolgte Implementierung und
Anwendung der Methode Health Technology
Assessment. Ein weiteres Beispiel ist das Si-
cherstellen von Rahmenbedingungen fiir bun-
desweite Mafinahmen (z.B. im Arzneimittel-
bereich oder im Bereich des Infektionsschut-
zes). Auf der Landerebene ist beispielsweise
der Aufbau von flichendeckenden und bevol-
kerungsbezogenen Dokumentationen im Sin-
ne von ,Krankheitsregistern” (wie z.B. Fehl-
bildungsregistern, Krebsregistern) ein geeig-

netes Instrumentarium, um das Ausmafs und
die Sinnhaftigkeit von Interventionen wie et-
wa PrdventionsmafSinahmen zu priifen und
dabei auch regionale Besonderheiten und Dif-
ferenzen aufzudecken. Auf der kommunalen
Ebene geht es vorrangig um Aufklarung und
Edukation. So muss Pravention vermehrt 6f-
fentlich thematisiert und diskutiert werden.
Das bedeutet fiir das Offentliche Gesundheits-
wesen zundchst, dass es die Bevolkerung ada-
quat informieren muss. Doch die Diskussion
in diesem Bereich darf nicht auf der Exper-
tenebene stehen bleiben, sondern sie muss als
gesamtgesellschaftlicher Diskurs in die Bevol-
kerung hinein getragen werden und sie mit
einbeziehen. Dieses entspricht auch dem so-
zialethischen Kriterium der Befdhigungsge-
rechtigkeit oder gesundheitspolitischen An-
sdtzen wie Biirgerorientierung, Gesundheits-
miindigkeit und ,Empowerment” der Biir-

ger.

Anhand von zwei Beispielen, die gleichzeitig
auch paradigmatisch fiir die jeweiligen Kom-
petenzen und Verantwortlichkeiten der Bun-
des- und Landerebene sind, soll im Folgen-
den hinterfragt werden, ob wir im Bereich der
Offentlichen Gesundheit (Public Health) im
Hinblick auf die Integration genetischen Wis-
sens (Public Health Genetics) derzeit , die rich-
tigen Praventionsmafsnahmen richtig machen”?
Diese Frage umfasst gleichermafien die Beur-
teilung von Evidenz wie auch des Qualitats-
managements. Es impliziert zudem die For-
derung nach préziseren, frithzeitigeren, wirk-
sameren und nebenwirkungsarmeren Préven-
tionsmafinahmen.
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2.1 Sicherstellung einer Folsaureprophy-
laxe als Aufgabe des Bundes

Das wasserlosliche Vitamin Folsdure kommt
in tierischen und pflanzlichen Lebensmitteln
vor. Folate und ihre Derivate sind Coenzyme
und damit ein wichtiger und notwendiger Bau-
stein fiir zahlreiche Stoffwechselvorgange. So
sind sie beispielsweise essentiell fiir die DNA-
und RNA-Synthese sowie fiir die Zellteilung
und Zellneubildung (Kirke et al., 1993; Bass-
ler et al., 2002).

Ferner wird bei unzureichender Versorgung
mit Folat und/oder den Vitaminen Bs und Bi2
der Homocysteinstoffwechsel behindert, so
dass es zu einem Anstieg der Homocystein-
konzentration im Blut kommen kann. Das
heifst, Folat- und Homocysteinstoffwechsel
sind sehr eng miteinander verbunden, und die
Homocysteinkonzentration im Blut kann als
Indikator fiir die Giite der Folatversorgung
herangezogen werden. Es gilt: je hoher die
Konzentration an Homocystein im Blut, des-
to schlechter die Versorgung mit Folaten. Da-
ritber hinaus werden in Zusammenhang mit
erhohten Homocysteinspiegeln genetische Ur-
sachen diskutiert. Wahrend stark erhohte Ho-
mocysteinspiegel die Folge eines Defektes der
Cystathionin-beta-Synthase sind, treten leicht
erhohte Homocysteinspiegel bei Personen auf,
die homozygot fiir die thermolabile Variante
des Enzyms Methylentetrahydrofolatredukta-
se (MTH-FR) sind. Diese Variante tritt welt-
weit bei ca. 10% der Bevolkerung auf, wohin-
gegen ca. 40% der Bevolkerung heterozygote
Merkmalstrager sind und somit normale Ho-
mocysteinspiegel aufweisen. Dies ist fiir ge-
zielte praventivimedizinische Mafinahmen von
grofier Bedeutung.

Verschiedenste nationale und internationale
Studien haben gezeigt, dass die Versorgung
der Bevolkerung mit Folaten unzureichend ist
(DGE, 1999; DGE, 2000). So erreicht der Grof3-
teil der Bevolkerung mit der tiblichen Erndh-
rungsweise nicht die zur Gesundheitspraven-
tion empfohlene Zufuhr von Folsdure. Was
sind die gesundheitlichen Konsequenzen ei-
ner derartigen bevolkerungsweiten Unterver-
sorgung mit Folsdure?
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Seit tiber 40 Jahren erforscht (Hibbard, 1965)
und bestens bekannt ist die Bedeutung von
Folsdure fiir angeborene Fehlbildungen bzw.
fuir die Schwangerschaft. In einer Vielzahl ran-
domisierter kontrollierter Studien (Li et al.,
1995; Shaw et al., 1995; Czeizel, 1996) konnte
nachgewiesen werden, dass perikonzeptionel-
le Vitamingaben (d.h. neben der Gabe von Vi-
tamin B¢ und Bi2 insbesondere die Gabe von
Folsdure vor Eintreten der Schwangerschaft)
sowohl zu einer Erhohung der Fertilitdtsrate
als auch zu einer signifikanten Reduktion an-
geborener Fehlbildungen um insgesamt bis zu
17% fithren. Die grofite Reduktion (um 35-
75%) konnte wiederum bei den Neuralrohrde-
fekten (sog. , offener Riicken”) erreicht werden
(Milunsky, 1989; Rieder, 1994; Tonz et al.,
1996). Der Mechanismus fiir diesen grofsen
Effekt ist noch nicht ausreichend gekldrt. Es
verdichten sich jedoch die Hinweise dafiir,
dass das Homocystein hierbei eine entschei-
dende Rolle spielt. Dafiir spricht auch die Tat-
sache, dass der Genpolymorphismus C 677 T
der Methylentetrahydrofolatreduktase (MTH-
FR) mit erhohten Homocysteinspiegeln im Blut
korreliert (Bassler et al., 2002). Dieser Genpo-
lymorphismus ist in der Normalbevolkerung
mit 10% bereits weit verbreitet, bei Miittern
von Kindern mit Neuralrohrdefekten konnte
er aber noch weitaus haufiger nachgewiesen
werden (Tonz, 2002).

Fiir Frauen im gebéarfahigen Alter ergeben sich
somit drei Ansédtze zur primdren Pravention
angeborener Fehlbildungen (Hort & Brand,
1997):

1. eine tdgliche folatreiche Erndhrung

2. die Supplementierung (d.h. die zusitzli-
che Gabe) von Folaten oder

3. die Anreicherung von Grundnahrungsmit-
teln mit Folsdure.

Bei diesen Ansétzen ergeben sich jedoch eine
Reihe praktischer Probleme: Zunichst variiert
der Gehalt an Folaten in der Nahrung selbst
stark und deckt den Bedarf nicht mehr aus-
reichend (DGE, 2000). Zudem interferieren
verschiedenste Erndhrungsgewohnheiten, be-
stimmte Arzneimittel, gastrointestinale Er-
krankungen, Alkohol und Zigarettenrauchen



Sicherstellung von praziseren, friihzeitigeren und nebenwirkungsarmeren PraventionsmaBnahmen

mit dem Folatstoffwechsel (Béssler et al., 2002).
Zum Teil sind dies sogar Folsdureantagonis-
ten, so dass die fiir Schwangere empfohlene
tagliche Folsdurezufuhr in Deutschland nur
bei weniger als 10% der Frauen tiberhaupt er-
reicht wird. In Grofsbritannien konnte bei-
spielsweise auch gezeigt werden, dass nur
2,4% aller Schwangeren vor Konzeption ihre
Zufuhr an Folaten mit der Nahrung erhohten,
obwohl dort hinsichtlich der Folsdureprophy-
laxe bei Frauen mit Kinderwunsch schon vor
langerer Zeit eine nationale Empfehlung aus-
gesprochen worden war (Czeizel, 1995). Ein
weiterer wesentlicher Aspekt ist, dass 40-50%
aller Schwangerschaften in industrialisierten
Landern ungeplant sind und nur 20% der
Frauen in den ersten vier Schwangerschafts-
wochen einen Arzt aufsuchen. Hierdurch hat
die &rztliche Verordnung der Folsdureprapa-
rate zum Zeitpunkt einer langst eingetretenen
Schwangerschaft fiir die Pravention angebo-
rener Fehlbildungen nur noch einen sehr be-
grenzten Erfolg.

Doch Folsdure ist nicht nur fiir die Schwan-
gerschaft von Bedeutung. Sie hat auch gro-
Ben Einfluss auf Herz-Kreislauf-Erkrankungen.
Bereits eine Metaanalyse aus dem Jahr 1995
(Boushey et al., 1995) und weitere grofie pro-
spektive Studien konnten zwischenzeitlich
zeigen, dass fiir mindestens 10% aller athero-
sklerotischen Erkrankungen in der Allgemein-
bevolkerung allein erh6hte Homocysteinkon-
zentrationen im Blut verantwortlich sind. So
fuihrte in einer prospektiven Studie an 10.000
Teilnehmern aus den USA (Bazzano et al.,
2002) bereits eine tagliche Zufuhr von 0,3 mg
Folat zu einer signifikanten Senkung erhoh-
ter Homocysteinspiegel bei einer gleichzeiti-
gen Reduktion des Schlaganfallrisikos um 20%
sowie des Herzinfarktrisikos um mindestens
13%. 1995 berechnete man fiir die USA, dass
durch Folsduregaben bis zu 50.000 Todesfille
bei Personen tiber 45 Jahren infolge von Herz-
Kreislauf-Erkrankungen vermieden werden
konnen (Boushey et al., 1995). Fur Deutsch-
land wird die entsprechende Anzahl auf bis
zu 15.000 geschatzt (Bronstrup & Pietrzik,
1996).

Eine weitere und dritte Bedeutung der Fol-
sdure liegt darin, dass sie durch ihre DNA-
Methylierungseigenschaft in der Lage ist,
DNA-Strangbriiche zu reparieren und somit
vor Krebserkrankungen zu schiitzen (Choi &
Mason, 2002). Dieser protektive Effekt konnte
bereits fiir kolorektale Karzinome, Brustkrebs
und Prostatakarzinome nachgewiesen werden
(Eichholzer et al., 2001). Auch wurde beob-
achtet, dass eine niedrige Folataufnahme dann
ein grofies Risiko darstellt und zum Tragen
kommt, wenn gleichzeitig Alkohol konsumiert
oder geraucht wird (Zhang et al., 1999). So-
mit scheint innerhalb der Kanzerogenese Fo-
lat ein notwendiger, aber kein hinreichender
Risikofaktor zu sein.

Und eine vierte und letzte mogliche Bedeu-
tung der Folsédure liegt in der Pravention so-
wohl fiir kognitive Beeintrichtigungen im Alter
wie die Altersdemenz (Ssehadri et al., 2002),
als auch fiir depressive Stérungen (Alpert &
Fava, 1997; Fava et al., 1997). Auch wenn In-
terventionsstudien noch fehlen, so weisen aber
schon jetzt epidemiologische Studien auf Zu-
sammenhdnge zwischen der Folatversorgung
und kognitiven Erkrankungen hin.

Welche Praventionsstrategien sind insbeson-
dere aufgrund der Integration genetischen
Wissens sinnvoll? Welche ,, evidence-based pub-
lic health policies” sollten entwickelt bzw. wel-
che gesundheitspolitischen Umsetzungsstrate-
gien sollten implementiert werden? Betrachtet
man den so genannten ,policy-making proc-
ess” (Walt, 1994), der fur die Entwicklung von
gesundheitspolitischen Umsetzungsstrategien
von Bedeutung ist, so muss man niichtern
feststellen, dass eigentlich samtliche Schritte
im ,, policy-making process” langst erfiillt sind:
Es besteht ausreichend Evidenz fiir das Pro-
blem, und es wird als substantiell angesehen
(issue definition). Die Zielsetzung einer Pra-
ventionsmafsnahme ist nicht nur klar erkenn-
bar, es stehen sogar mehrere gezielte Praven-
tionsmafsnahmen zur Verfiigung wie erhchte
tagliche Zufuhr durch Nahrungsmittel, die
Supplementierung und die Anreicherung von
Grundnahrungsmitteln mit Folsdure (setting
objectives). Gerade im Hinblick auf eine Dis-
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krepanz zwischen optimaler Umsetzungsstra-
tegie und Praktikabilitdt ist es zudem mog-
lich, die Auswirkungen der potentiell mogli-
chen Umsetzungsstrategien abzuwagen und
dabei Prioritdten zu setzen (priority setting).
Sollte Zielgruppe z.B. die Gesamtpopulation
sein oder nur eine spezifische Gruppe inner-
halb der Gesamtpopulation? Sollte fiir die
Umsetzung der Strategie z.B. eine staatliche
Institution verantwortlich sein oder eher das
eigenverantwortlich handelnde Individuum?
Oder konnen nicht auch alternative Strategien
Berticksichtigung finden (defining options und
options appraisal) und nebeneinander imple-
mentiert werden (implementation)?

Nachdem Irland bereits 1981 Grundnahrungs-
mittel mit Folsdure anreicherte und somit als
erstes Land eine signifikante Reduktion von
Neuralrohrdefekten nachweisen konnte, wur-
den zehn Jahre spéter in Staaten mit ebenfalls
hohem Neuralrohrdefektrisiko Empfehlungen
zu einer Folsduresupplementierung im peri-
konzeptionellen Zeitraum bzw. zu einer Nah-
rungsmittelanreicherung mit Folsdure ausge-
sprochen: so 1991 in den USA durch die Cen-
ters for Disease Control, 1992 in Grofbritan-
nien durch das UK Department of Health,
1992 in den Niederlanden durch das Nether-
lands Food and Nutrition Council und 1993
durch den wissenschaftlichen Lebensmittel-
ausschuss der EU (The Scientific Committee
for Food).

In Australien wurden 1995 nach zunéchst kon-
troversen Diskussionen die Empfehlungen des
National Health and Medical Research Coun-
cil von der National Food Authority aufge-
griffen. Noch im gleichen Jahr wurde die frei-
willige Nahrungsmittelanreicherung mit bis
zu 50% des tdglichen Bedarfs an Folsdure in
die Richtlinien fiir Nahrungsmittel aufgenom-
men. Drei Jahre spiter wurden diese Empfeh-
lungen evaluiert und es wurde beschlossen,
die freiwillige Nahrungsmittelanreicherung
durch eine Zwangsfortifikation von Nahrungs-
mitteln zu ersetzen. In den USA entschied sich
Anfang 1996 das US Department of Health
and Human Services und die Food and Drug
Administration (FDA) ebenfalls zur Anrei-
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cherung von Getreideprodukten mit Folsdu-
re.

Im Gegensatz zu diesen Landern hat Deutsch-
land bislang keine nationale gesundheitspoli-
tische Strategie formuliert. Nicht nur, um zu
gewdhrleisten, dass in Deutschland alle Frau-
en im gebarfahigen Alter gleichermafsen von
den Erkenntnissen und Erfahrungen der an-
deren Lander profitieren, sollte erwogen wer-
den, die Nahrung mit Folaten anzureichern.
Eine Supplementierung greift hier zu kurz.
Insbesondere auch angesichts der Tatsache,
dass in Deutschland die Mehrheit der Bevol-
kerung den Empfehlungen der Erndhrungs-
kampagne ,Finf am Tag” (fiinf mal am Tag
frisches Gemtise oder Obst) nicht nachkommt
und zudem Verluste des Folatgehaltes in Le-
bensmitteln durch die Zubereitung und Lage-
rung zwischen 30 und 90% betragen (Béssler
et al., 2002), ist es notwendig, dieser Unterver-
sorgung an Folaten in der Normalbevolkerung
mit einer Anreicherung in Grundnahrungs-
mitteln systematisch und nicht nur punktuell
entgegenzuwirken. Denn nach Angaben des
deutschen Erndhrungsberichts 2000 (DGE,
2000) betrédgt die mittlere tagliche Folatzufuhr
in der Bevolkerung nur 58%, d.h. die Hailfte
des empfohlenen Wertes. Hinzu kommen die
beschriebenen genetischen Ursachen, d.h. der
weit verbreitete Genpolymorphismus C 677 T
der Methylentetrahydrofolatreduktase (MTH-
FR) bei ca. 10% der Bevolkerung. All dies
fiihrt wiederum zu einer Erh6hung des Ho-
mocysteinspiegels in der Normalbevolkerung
mit den beschriebenen gesundheitlichen Aus-
wirkungen. Insbesondere auch aus diesem
Grund der Unterversorgung der Gesamtbe-
volkerung reichern mittlerweile weitere Lan-
der wie Kanada (Ontario) (Ray et al., 2002),
die romanische Schweiz (Baerlocher et al.,
2002), Ungarn oder Chile (Hirsch et al., 2002)
Grundnahrungsmittel mit Folsdure an, wo-
durch in diesen Landern beispielsweise zeit-
nah die Sterblichkeit an Herzinfarkten und
Schlaganféllen signifikant gesenkt werden
konnte.

Angesichts der eindeutigen Effektivitdt und
Effizienz auf Bevolkerungsebene, vernachlés-
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sigbarer Nebenwirkungen und der leichten
Durchfiihrbarkeit der Intervention sollte die
Implementierung einer derartigen nationalen
gesundheitspolitischen Strategie auch fiir
Deutschland zum jetzigen Zeitpunkt ernsthaft
diskutiert werden (z.B. 0,1 mg Folsdure pro
100g Brot bzw. pro 1 g Salz). So ist endlich
und ganz aktuell dieses Thema Gegenstand
einer Risikoabschdtzung durch das Institut
fir Risikobewertung (BfR).

Die Folsdureprophylaxe ist eines der wenigen
Beispiele fiir eine Praventionsmafinahme bzw.
Aufgabe von Public Health Genetics, die ein-
deutig in die Verantwortlichkeit des Staates
und in den Aufgabenbereich des Bundes fallt.

Sie nutzt (fast) jedem Biirger, ist effizient und
nebenwirkungsarm. Momentan wird in
Deutschland jedoch weder die ,richtige” Pra-
ventionsmafinahme in diesem Bereich auf
Bundesebene durchgefiihrt, noch gibt es bis-
lang irgendeine nationale Strategie. Es bedarf
in diesem Zusammenhang keines weiteren
Assessments oder eines HTA fiir Deutschland.
Vielmehr muss dringend untersucht werden
(Policy Development und Assurance), worin
die deutschspezifischen Barrieren der Umset-
zung liegen. Es ist zu vermuten, dass hier so-
wohl kulturelle Griinde (Stichwort Zwangsfor-
tifikation) als auch rechtliche Griinde (Stich-
wort Arzneimittel versus Nahrungsergan-
zungsmittel) zu finden sind.

2.2 Sicherstellung des Neugeborenen-
Screenings als Aufgabe der Lander

In Deutschland wurde der sog. Guthrie-Test,
ein bakteriologischer Hemmtest, vor knapp 30
Jahren als Neugeborenen-Screening zum friih-
zeitigen Erkennen behandlungsbediirftiger an-
geborener Stoffwechselstorungen und Endo-
krinopathien flichendeckend eingefiihrt (Brand
et al., 2003). Er ist als Fritherkennungsmafs-
nahme im Sinne des § 26 Sozialgesetzbuch V
gesetzlich verankert und wurde bislang tiber-
wiegend durch den offentlichen Gesundheits-
dienst auf Landesebene durchgefiihrt. Das
hatte zur Folge, dass in Deutschland ca. 98%
aller Neugeborenen auf diese Storungen hin

getestet werden. Der Umfang der Screening-
untersuchungen in Deutschland richtet sich
bislang nach international giiltigen Screening-
kriterien (Wilson & Jungner, 1968) sowie nach
den Empfehlungen der Arbeitsgemeinschaften
fir péadiatrische Stoffwechselstérungen und
Endokrinologie der Deutschen Gesellschaft
fur Kinderheilkunde und Jugendmedizin. Fiir
alle Neugeborenen empfohlen und von allen
Bundesldandern durchgefiihrt wird derzeit die
Fritherkennung der Phenylketonurie (PKU),
Galaktosamie (GAL) und Hypothyreose (TSH).
Fiir alle Neugeborenen empfohlen, aber bis-
lang nur von einigen Screeninglaboratorien
und auch nur von einzelnen Bundesléndern
durchgefiihrt wird die Fritherkennung des
Bionitidasemangels und des Adrenogenitalen
Syndroms (AGS). Als optimal gilt derzeit ein
Zeitpunkt der Blutentnahme nach der 36. Le-
bensstunde bzw. mindestens 24 Stunden nach
Zufuhr der ersten eiweifthaltigen Nahrung.
Bei ambulanten Entbindungen oder Entlas-
sung aus der Geburtsklinik innerhalb der ers-
ten 24 Lebensstunden wird in jedem Fall die
TSH-Bestimmung durchgefiihrt, da die Hypo-
thyreose bereits zu diesem Zeitpunkt zuver-
lassig erkannt werden kann. Problematisch zu
diesem Zeitpunkt ist jedoch aufgrund des ge-
haduften Auftretens falsch negativer Befunde
das Screenen auf GAL und PKU. Es wird des-
halb ein zusitzliches Zweitscreening auf GAL
und PKU anlésslich der Vorsorgeuntersuchung
U2 empfohlen. Mit Hilfe des Guthrie-Tests
konnte der Schweregrad der untersuchten Er-
krankungen in Deutschland durch friihzeiti-
ge Diagnosestellung und zielgerichtete recht-
zeitige Behandlung erheblich reduziert und
somit vielen Neugeborenen eine fast normale
Lebensperspektive ermoglicht werden.

Dennoch erscheint folgende Bewertungsten-
denz bzw. folgendes sozialethisches Stufen-
modell angemessen:

1. Erfullt ein Screeningverfahren die Krite-
rien der Validitdt und Reliabilitat,

2. lasst sich bei begrenztem Aufwand ein ho-
her individueller Nutzen im Sinne von Ver-
meidung einer schweren Krankheit und
Forderung der individuellen Entwicklungs-

39



Gesundheitssicherung im Zeitalter der Genomforschung

moglichkeit sowie ein hoher gesellschaft-
licher Nutzen im Sinne von Vermeidung
hoher Kosten, die durch verzogerte Dia-
gnosestellung, inaddquate Therapien durch
Fehldiagnosen etc. auftreten wiirden, er-
zielen, und

3. muss man zudem nicht mit einer gesell-
schaftlichen Stigmatisierung der Betroffe-
nen rechnen,

so besteht ein hoher sozialethischer Verpflich-
tungsgrad. Dieser Verpflichtungsgrad entfal-
tet sich nach zwei Seiten. Sofern die genann-
ten Kriterien zutreffen, ist zum einen die 6f-
fentliche Gesundheitsversorgung zur Bereit-
stellung und damit gleichzeitig auch zur Si-
cherstellung des Neugeborenen-Screenings
verpflichtet - nicht zuletzt auch, um einer Ent-
solidarisierung entgegen zu wirken. Zum an-
deren besteht in diesen Fillen auch seitens der
Eltern angesichts des eher geringen Schadens
fur die Familie (Eingriff in die formale Selbst-
bestimmung; minimale Diskriminierungsten-
denz), aber der hohen 6konomischen Folgen
bei Nichtteilnahme eine hohe moralische Ver-
pflichtung zur Teilnahme am Neugeborenen-
Screening. Obwohl die Teilnahme unter den
genannten Bedingungen als ein moralisch-
sittlicher Imperativ zu lesen ist, bedeutet dies
nicht, ihn notwendigerweise unmittelbar in
einen rechtlichen Zwang zu transformieren.
Angesichts der bewahrten Sinnhaftigkeit einer
auf negativer Freiheit und informed consent
aufbauenden Rechtskultur kann man dartiber
nachdenken, auf der rechtlichen Ebene das
Prinzip der Freiwilligkeit zu wahren und sich
dabei dennoch nicht allein auf die standardi-
sierte nondirektive Beratung zu beschrénken.
Dass hier nicht einfach ethische Ableitungen
greifen, sondern die jeweilige gesellschaftli-
che Einstellung beachtet werden muss, hangt
damit zusammen, dass moralische Fragen im
sittlich-politischen Diskurs nicht einfach de-
duktiv zu handhaben sind, sondern mit kul-
turellen Standards abgeglichen werden mdis-
sen. Denn nur so kann die neben der moral-
theoretischen Geltung ebenso wichtige Ak-
zeptanz und Reproduzierbarkeit sittlicher Ur-
teile gewahrt werden. Aus dem so als Meta-
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regel zu Interpretierenden ist umgekehrt aber
genauso eindeutig zu schlieSen: Wo die ge-
nannten Rahmenbedingungen schwécher wer-
den, sinkt der Verpflichtungsgrad zum Neu-
geborenen-Screening, entsprechend sollte die
Beratung nondirektiver durchgefiihrt werden.
Umgekehrt formuliert: Die Ablehnung der
Teilnahme wird moralisch weniger begriin-
dungspflichtig.

Gegen das hier unter den genannten maxima-
len Rahmenbedingungen vertretene, nicht ein-
fach nondirektive Beratungsmodell kann der
Vorwurf erhoben werden, es transportiere
einen in der weltanschaulich pluralen Gesell-
schaft inakzeptablen Gesundheitspaternalis-
mus. Doch das Gegenteil trifft zu: Erst durch
die Sicherstellung elementarer Bedingungen
(sog. konditionaler Giiter) sind verschiedene
mogliche Formen des gelingenden Lebens
uberhaupt realisierbar (Dabrock, 2003). Ohne
Beachtung dieser primdren Grundgiiter bleibt
ihrerseits die Rede von der Freiheit leer und
kann zu Ungunsten der Benachteiligten aus-
gelegt werden, insofern diese unter einer rein
formalen Freiheitsideologie, aber fehlender
Gewidhrung von Chancengleichheit ihre Frei-
heit realiter nicht ausgestalten kénnen.

Diese reale Freiheit wahlt der Capabilities-Ap-
proach als gerechtigkeitstheoretisches Leitkri-
terium. Er versucht nicht nur sicherzustellen,
dass Defizite sozialkompensatorisch ausgegli-
chen werden, sondern er fragt auch, wie die
Fahigkeiten jedes Individuums (auch des nach
gesellschaftlicher Konstruktion als behindert
geltenden) moglichst effektiv gefordert wer-
den konnen. Allerdings steht hier nicht das
subjektive Wohlergehen im Vordergrund,
sondern Ziel ist die Bereitstellung tragfahiger
Bedingungen zum Zweck der Teilnahmemog-
lichkeit an interpersoneller Kommunikation.
Es geht also um die Befdhigung zu einer lan-
gerfristig integral-eigenverantwortlichen Le-
bensfiihrung unter den gegebenen leiblichen
und altersspezifischen Moglichkeiten (Dabrock,
2001).

Eine Vielzahl angeborener Stoffwechselstorun-
gen und Endokrinopathien, die mit dem bis-
herigen herkommlichen Neugeborenen-Scree-
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ning nicht erfasst werden, aber heutzutage
prinzipiell behandelbar sind, werden derzeit
zu spat und mit einem unnétigen diagnosti-
schen Aufwand unter Verursachung betracht-
licher finanzieller Kosten im sowohl ambulan-
ten als auch stationdren Bereich erkannt. So
werden einige der betroffenen Kinder erst-
mals durch die Manifestation einer klinischen
Symptomatik auffillig. Diese kann sich in ei-
ner krisenhaften Stoffwechselentgleisung &du-
f3ern, die nicht selten zum Tod oder einer ir-
reversiblen Schddigung fiihrt. In anderen Fal-
len wird die Diagnose gestellt, wenn die Kin-
der durch Entwicklungsverzogerung oder ei-
ne isolierte Organmanifestation subakut auf-
fallig werden. Bei einer schwer schétzbaren
Anzahl von Patienten wird die Diagnose zeit-
lebens nicht erkannt, da die Krankheitsbilder
angeborener Stoffwechselstérungen und En-
dokrinopathien zu wenig bekannt sind, falsch
beurteilt werden oder eine inaddquate Dia-
gnostik initiiert wird. Dariiber hinaus haben
vermehrte antibiotische Therapien insbeson-
dere in den perinatologischen Zentren und die
zeitliche Vorverlagerung des Tests durch die
Verkiirzung der Krankenhausverweildauer
nach unkomplizierter Geburt im Rahmen der
Einftihrung von Fallpauschalen zu zunehmen-
den Ungenauigkeiten des Guthrie-Tests ge-
fuhrt. Eine weitere Problematik besteht zudem
im Probensplitting: das Hypothyreose-Scree-
ning wird von der Gesetzlichen Krankenver-
sicherung (GKV) finanziert, alle tibrigen Scree-
ningparameter durch allgemeine Steuergel-
der. Hierdurch ist keine Zusammenfiihrung
der Screeningergebnisse moglich.

Aus all dem wird deutlich, dass die derzeiti-
ge Zuspitzung der Problematik neue Strate-
gien wie etwa den FEinsatz neuer Technolo-
gien erforderlich macht.

Als Methodik der Zukunft fiir das Neugebo-
renen-Screening auf angeborene Stoffwechsel-
storungen und Endokrinopathien gilt die Tan-
dem-Massenspektrometrie (Tandem-MS). Mit
dieser voll automatisierten Technik kénnen
aus einer Trockenblutprobe bereits am ersten
Lebenstag bis zu 34 unterschiedliche angebo-
rene Stoffwechselstérungen gleichzeitig und

vermutlich auch effizienter analysiert werden.
Das Screening auf Hypothyreose und Galak-
tosdmie muss hingegen mit den herkdmmli-
chen Methoden fortgefiihrt werden. Es entwi-
ckelt sich zur Zeit ein Markt fiir das Neuge-
borenen-Screening mit entsprechendem Wett-
bewerb unter den privaten Anbietern. Hierbei
wird nicht zuletzt auch entscheidend sein, wie
viele Analysen zu welchem Preis angeboten
und nachgefragt werden, - und dies auch un-
abhangig von der teilweisen Kosteniibernah-
me durch die GKV. Private Laboratorien ver-
suchen bereits, durch Preisunterbietung grofie
Marktanteile zu gewinnen ohne Riicksicht auf
regionale Kooperationsstrukturen zwischen
Screening- und Behandlungszentren. Hier-
durch wird sowohl eine sinnvolle Steuerung
des Angebotsspektrums angeborener Stoff-
wechselstorungen und Endokrinopathien als
auch eine Evaluation der Effektivitat und Ef-
fizienz des Neugeborenen-Screenings nahezu
unmoglich. Fehlende Qualitdtsstandards im
bisherigen System, die insbesondere auch den
Aufbau eines Tracking-Systems zur Nachver-
folgung positiver Screeningergebnisse umfas-
sen, haben mittlerweile dazu gefiihrt, dass ver-
mehrt Screeningversager (d.h. falsch negative
Fille, die zu spét erkannt werden) aufgetre-
ten sind.

Folglich wird es daher um so wichtiger, ba-
sierend auf den Empfehlungen der medizini-
schen Fachgesellschaften, umfassend zu eva-
luieren, unter welchen Rahmenbedingungen,
nach welchen Kriterien und fiir welche aus-
gewdhlten Stérungen der zum jetzigen Zeit-
punkt technisch moglich zu testenden 34 Stoff-
wechselstorungen und Endokrinopathien ein
Screening sinnvoller Weise iiberhaupt ange-
boten und durchgefiihrt werden sollte. So
sollte beispielsweise eine Erweiterung des ge-
genwartigen Neugeborenen-Screenings sich
nur auf definierte behandelbare Erkrankun-
gen beziehen, die mit dieser Technik valide
und effizient erfasst werden konnen (Seymour
et al., 1997; Pollitt et al., 1997). Ferner miissen
bestimmte Rahmenbedingungen eingehalten
werden wie das Vorhandensein einer etablier-
ten Nachsorgestruktur, ein definierter Blut-
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entnahmezeitraum, die Information und die
Einwilligung der Eltern bzw. Beteiligten, eine
vollstandige und valide Dokumentation und
Verfiigbarkeit der Daten sowie ein ,good
laboratory practice”.

Auf Bundesebene hat sich zwischenzeitlich
der Arbeitsauschuss , Pravention” des gemein-
samen Bundesausschusses mit der Frage der
Aufnahme einer Erweiterung des Neugebo-
renen-Screenings mittels Tandem-MS in den
Leistungskatalog der GKV beschiftigt und
sich hierfiir entschieden.

Riickblickend ist bei der Frage der Implemen-
tierung eines erweiterten Neugeborenen-Scree-
nings mittels Tandem-MS in Deutschland kein
HTA veranlasst worden, obwohl beispiels-
weise das Landesinstitut fiir den Offentlichen
Gesundheitsdienst NRW (l1ogd) bereits 1996
darauf hingewiesen hatte und auch von ver-
schiedensten anderen Seiten dieser Bedarf
gesehen wurde. Zudem sind sozialrechtliche
Fragestellungen bislang, wenn tiberhaupt, nur
am Rande diskutiert worden. Auch knapp 30
Jahre nach Einfiihrung des Guthrie-Tests ist
das Neugeborenen-Screening in Deutschland
in den verschiedenen Bundesldndern immer
noch uneinheitlich organisiert. So variieren
die Sicherstellung einer hohen Erfassungsquo-
te sowie eine schnelle Information der betrof-
fenen Eltern bei positivem Testbefund. Diese
organisatorischen Rahmenbedingungen er-
schweren beispielsweise eine bundesweite Zu-
sammenfiihrung und Analyse der Daten zum
Zwecke eines verbesserten Qualitdtsmanage-
ments. Dieser Aspekt wird beispielsweise im
aktuell diskutierten GenDG (Stand 15.10.2004)
unter dem Paragraphen zur Qualitétssiche-
rung genetischer Analysen (vgl. § 6) nicht auf-
gegriffen.

Nur ansatzweise diskutiert wird bislang im Zu-
sammenhang mit dem Neugeborenen-Scree-
ning, ob durch die derzeitige Entwicklung in
Deutschland eine Biodatenbank, die die Da-
ten nahezu aller Neugeborenen enthdlt, und
die momentan - unabhingig von der GKV-
Finanzierung - von der offentlichen bzw.
staatlichen Hand in private Hande ,rutscht”,
sowie welches Missbrauchspotenzial hierdurch
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entstehen konnte (Brand et al., 2003). Es ist
denkbar, dass einige wenige private Grofsla-
boratorien durch die Testkarten, die zur Blut-
probengewinnung benutzt werden, die DNA
und damit Erbsubstanz ganzer Bevolkerungs-
gruppen erhalten und u.a. zu Kommerzialisie-
rungszwecken nutzen konnten (siehe Beispiel
Island (Annas, 2000)). Hier stellt sich konkret
die Frage, ob angesichts dieser Entwicklung
das Argument der drztlichen Schweigepflicht,
das auch fiir Privatlaboratorien gilt, ausreicht,
um das Missbrauchspotenzial einer bevolke-
rungsbezogenen DNA-Datenbank in privater
Hand zu minimieren. Fraglich ist auch, ob die
im aktuellen Diskussionsentwurf des GenDG
(Stand 15.10.2004) geregelte Zweckgebunden-
heit sowie die Regelungen zur Aufbewahrung,
Verwendung und Vernichtung genetischer
Proben (vgl. § 14 und §15) in diesem Falle
ausreichend sind. So ist in dem Gesetzentwurf
lediglich geregelt, dass derjenige, der eine ge-
netische Probe aufbewahrt oder verwendet,
die technischen und organisatorischen Mafs-
nahmen zu treffen hat, um einen unbefugten
Zugriff auf die genetische Probe, deren Wei-
tergabe an andere, eine unzulédssige Verwen-
dung der genetischen Probe und deren unzu-
lassige Vernichtung auszuschlieflen. Gibt es
also nicht nur Argumente, sondern auch Re-
gelungsbedarf fiir das Verbleiben des Scree-
nings in staatlicher Hand?

Eine weitere sozialrechtliche Frage beriihrt die
Stigmatisierungsgefahr im Falle des Testens
auf nicht behandelbare Stoffwechselstorun-
gen: Konnte dies Konsequenzen fiir den Um-
gang mit Versicherungstragern und Arbeit-
gebern haben? Mogliche Konsequenzen wer-
den im 5. Abschnitt (vgl. § 22-25) des aktuell
diskutierten GenDG (Stand 15.10.2004) gere-
gelt.

Das Neugeborenen-Screening ist ein Beispiel
fiir eine Praventionsmafinahme der Lidnder,
bei der zwar die Frage der Aufnahme in den
Leistungskatalog der GKV letztendlich (leider
ohne ein HTA) gekldrt wurde. Sozialrechtli-
che und sozialethische Konsequenzen wur-
den hierbei jedoch vollig tibersehen, aus dem
Auge verloren oder ignoriert. So steht jetzt die
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Frage im Vordergrund, wie die deutsche So-
zial- und Gesundheitspolitik mit dem Problem
einer Biodatenbank in privater Hand umge-
hen wird (Policy Development). Das heifst,
momentan wird in Deutschland in den ver-
schiedenen Bundesldndern die ,richtige” Pré-
ventionsmafsnahme in diesem Bereich (erwei-
tertes Neugeborenen-Screening mittels Tan-
dem-MS) ,falsch” durchgefiihrt, da es dringen-
den Regelungsbedarf gibt, was nicht zwangs-
laufig meint, dass es hier einer gesetzlichen
Regelung bedarf. Zum jetzigen Zeitpunkt ist
es fiir ein HTA in Deutschland, d.h. fiir ein
umfassendes Assessment (leider) zu spit. Ne-
ben dem bereits existenten Problem einer Bio-
datenbank in privater Hand bahnt sich schon
jetzt eine Zuspitzung der Problematik an. So
ist es absehbar, dass das derzeitige Neugebo-
renen-Screening mittels Tandem-MS in naher
Zukunft durch Gentests (z.B. durch die DNA-
Chiptechnologie) ersetzt werden wird und
hierdurch dann insbesondere auch das Testen
auf eine Vielzahl anderer Krankheitsdisposi-
tionen ermdoglichen wird.
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3. Die ZiF: Task Force ,,Public Health Genetics”

3.1 Anlass und Arbeitsweise der Task Force
am Zentrum fiir interdisziplinare For-
schung (ZiF)

Da wissenschaftliche Forschung durch wach-
sende Spezialisierung und zunehmende Dif-
ferenzierung gekennzeichnet ist, die Wirk-
lichkeit hingegen, auf die sich die Forschung
richtet, vielschichtig und komplex ist und
sich eben gerade nicht in Disziplinen eintei-
len ladsst, konnen viele Fragen der Forschung
nicht aus den einzelnen Fachern heraus be-
antwortet werden, sondern sie verlangen viel-
mehr die Zusammenarbeit zwischen den Dis-
ziplinen. Dieses trifft in besonderer Art und
Weise fiir Public Health Genetics als eine dis-
ziplintibergreifende Aufgabe mit entsprechen-
der Politik- und Praxisndhe sowie hohem wis-
senschaftlichen Innovationspotenzial zu.

Die Erfahrungen aus den USA und Grofsbri-
tannien haben gezeigt, dass der Aufbau von
Public Health Genetics in diesen Landern ins-
besondere dadurch so erfolgreich war, da die
Fragestellungen und Aufgaben von Public
Health Genetics nicht nur von Beginn an in-
terdisziplindr analysiert, sondern in der Fol-
gezeit auch entsprechend in Politik und Pra-
xis institutionalisiert wurden. So wurde und
wird hier in tiberregionalen interdisziplina-
ren Forschergruppen nicht nur die Reichwei-
te von Public Health Genetics fiir die Gesund-
heitsversorgung und -sicherstellung analy-
siert, sondern dariiber hinaus wurde durch
die Institutionalisierung in Strukturen des Of-
fentlichen Gesundheitswesens und Gesund-
heitssystems Public Health Genetics nachhal-
tig gesichert, und zwar in den USA durch
Eingliederung des Office of Genomics and
Disease Prevention (Direktor: Muin Khoury)
in die Centers for Disease Control (CDC), At-

lanta, und in GrofSbritannien durch Eingliede-
rung der Public Health Genetics Unit (PHGU)
Cambridge (Direktor: Ron Zimmern) in eine
Institution des National Health Service (NHS).
Fiir den Aufbau von Public Health Genetics
in Deutschland wurde mit der Anbindung an
das Zentrum fiir interdisziplindre Forschung
(ZiF), einem international renommierten und
international agierenden ,Institute for Ad-
vanced Studies” und , think tank” der Univer-
sitédt Bielefeld, und den derzeitigen konkreten
Uberlegungen zur Eingliederung in Institute
des Offentlichen Gesundheitswesens auf Bun-
des- und Landerebene (Bundesland NRW) ein
dhnlicher Weg gewdhlt.

So nahm die Task Force ,, Public Health Gene-
tics” (http:/ /www.public-health-genetics.org)
im Oktober 2003 fiir ein halbes Jahr ihre Ar-
beit am ZiF unter der wissenschaftlichen Lei-
tung der Sozialmedizinerin und Public Health-
Expertin Angela Brand (Fachhochschule Bie-
lefeld/ Universitdt Bremen), der Okonomin
und Sozialpolitikerin Notburga Ott (Univer-
sitdt Bochum) und des Soziologen und Juristen
Alfons Bora (Universitat Bielefeld) auf. Vier am
ZiF residente Fellows, - die Biologin Christa
Wewetzer (Zentrum fiir Gesundheitsethik,
Hannover), der Theologe und Bioethiker Peter
Dabrock (Universitdt Marburg), der Philosoph
und Bioethiker Peter Schroder (Universitét
Bochum/ Landesinstitut fiir den Offentlichen
Gesundheitsdienst NRW) sowie der Medizin-
soziologe Karl Kélble (Universitdt Freiburg) -
bildeten die Kerngruppe. 38 weitere deutsche

Wissenschaftler und Wissenschaftlerinnen aus
den unterschiedlichsten Disziplinen waren
zudem als Experten bzw. , externe Koopera-
tionspartner” in das Projekt aktiv eingebun-
den.
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Cooperating Partners:

Dr. Gabriele Abels (Biclefeld)
Prof. Dr. Bernhard Badura (Bielefeld)

Scientific Organisers:

Prof. Dr. Angela Brand, MPH (Speaker) (Bielefeld)
Prof. Dr. Alfons Bora (Bielefeld)
Prof. Dr. Notburga Ott (Bochum)

Universitt Bielefeld
Zentrum fi interdisziplinre Forschung
Genter for Interdisciplinary Research

Prof. Dr. Maria Blettner (Mainz)
Dr. Helmut Brand, MSc (Bielefeld)

Jun.-Prof. Dr. Dr. Alexander Brink (Bayreuth)
Dr. Dipl.-Stat. Katja Bromen, MPH (Briissel)
Prof. Dr. Wolfgang van den Daele (Berlin)
Prof. Dr. Volker Eichener (Diisseldorf)

Prof. Dr. Jorg T. Epplen (Bochum)

Prof. Dr. Dieter Hart (Bremen)

Dr. Anja Hartmann (Bochum)

Fellows:

Dr. Karl Kilble (Freiburg)
Dr. Peter Schrider (Bielefeld)

Prof. Dr. Wolfram Henn (Homburg/Saar)
Prof. Dr. Karl-Heinz Jéckel (Essen)

Prof. Dr. Hartmut Kliemt (Duisburg)
Prof. Dr. Thomas Kohlmann (Greifswald)
Prof. Dr. Regine Kollek (Hamburg) Contacts:
Prof. Dr. Dr. Alfons Labisch, M.A. (Diisseldorf)
PD Dr. Andreas Mielck, MPH (Neuherberg)
Prof. Dr. Rainer Miiller (Bremen)

Dr. Hermann Neus (Hamburg)

Prof. Dr. Markus von Néthen (Bonn)

Prof. Dr. Norbert Paul, MA (Mainz)

Prof. Dr. Peter Propping (Bonn)

Prof. Dr. Alfred Piihler (Bielefeld)

Prof. Dr. Annette Queifier-Luft (Mainz)

Prof. Dr. Dr. Heiner Raspe (Liibeck)

Prof. Dr. Ortwin Renn (Stuttgart)

Prof. Dr. Marcella Rietschel (Mannheim)

Prof. Dr. Angcla Brand, MPH
Public Health Genetics Unit

Kurt-Schumacher-Str. 6
D-33615 Bielefeld
Germany

Dr. Peter Schroder

Westerfeldstr. 35-37
D-33611 Bielefeld

Dr. Johannes Roggenhofer (Bielefeld)
Germany

Prof. Dr. Hans-Martin Sass (Bochum / Washington)
Prof. Dr. Hans-Peter Schreiber (Ziirich)

PD Dr. Thomas Schulz (Géttingen)

Dr. Sigrid Stockel, MPH (Hannover)

Dr. Rudolf Teuwsen, MA (Berlin)

Dr. Felix Thiele (Bad Neuenahr-Ahrweiler)

Prof. Dr. Gert G. Wagner (Berlin)

PD. Dr. Ursula Wandl (Miinchen)

Prof. Dr. Klaus-Peter Zimmer (Miinster)

Die vielfdltige finanzielle Unterstiitzung der
Task Force nicht nur mit Mitteln des ZiF
selbst, sondern auch mit Mitteln des Ministe-
riums fiir Gesundheit, Soziales, Frauen und
Familie (MGSFF) des Landes Nordrhein-West-
falen, des Stifterverbands fiir die Deutsche
Wissenschaft, des AOK-Bundesverbands sowie
der Robert Bosch Stiftung kann als ein deutli-
ches Signal dahingehend verstanden werden,
dass die Thematik seitens verschiedenster Ak-
teure und Institutionen als sehr relevant und
forderungswiirdig im Hinblick auf eine Wei-
terentwicklung des Gesundheitswesens in
Deutschland eingeschétzt wird. Anlass fiir die
Task Force war daher neben der Etablierung
von Public Health Genetics in Deutschland
insbesondere auch die Notwendigkeit, deut-
sche Gesundheits- und Sozialpolitiker ange-
sichts der hohen Dynamik dieser Entwicklung
zeitnah auf die von ihnen geforderte Entschei-
dungs- und Handlungskompetenz in einem
politikrelevanten Policy Papier anzusprechen
und hierbei auch die Erfahrungen anderer Linder
zu berticksichtigen und mit einzubeziehen.
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Dem amerikanischen Weg wurde beispielswei-
se anfanglich und wird zum Teil immer noch
vorgeworfen, einen , paternalistischen” An-
satz zu verfolgen und eine Legitimationsba-
sis schaffen zu wollen (Feuerstein, 2002), um
neue gendiagnostische Techniken zu imple-
mentieren. Doch lingst werden auch hier in
gezielten Mafinahmen der Gesundheitsforde-
rung und Prdvention sowie in Mafinahmen
zur Verringerung von Chancenungleichheit
die grofiten Herausforderungen fiir Public
Health Genetics gesehen (Zimmern, 1999;
Omenn, 2000; Beskow et al., 2001; Burke, 2003;
Khoury et al., 2004). So waren neben dem CDC
insbesondere auch Schools of Public Health
wie etwa Johns Hopkins, North Carolina oder
Michigan sowie medizinische Fakultdten wie
etwa die University of Washington in Seattle
an der Etablierung beteiligt. Zudem wurde
erst kiirzlich das Genetics and Public Policy
Centre in Washington, D.C., gegriindet, das
vorrangig die genannten Politikfragen im Blick
hat.
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In Kanada hat der Staat Quebec beispielswei-
se auf der administrativen Ebene eine HTA-
Agentur (Health Technology Assessment-
Agentur) eingerichtet, die bereits genetische
Gesundheitsleistungen und Interventionen
umfassend evaluiert.

In Grofbritannien wurde 1997 die , Public
Health Genetics Unit” etabliert. Sie wurde
vom NHS (National Health Service) gegriin-
det und ist Teil des Institute of Public Health
der Universitdt Cambridge. Finanziert wird es
mit Forschungsgeldern des NHS. Im Mittel-
punkt der Forschung steht der Transfer von
der Wissenschaft in die Politik und Praxis
(Zimmern, 1999; Zimmern & Cook, 2000). Doch
auch in Grof$britannien wird zunehmend
,,Public Health Genetics” an Schools of Public
Health und Medizinischen Fakultiten wie et-
wa an der University of Wales aufgebaut.

In den Niederlanden wird zum Teil Public
Health Genetics immer noch gleich gesetzt
mit Community Genetics (ten Kate, 1998; ten
Kate, 2000). Analog der Entwicklung von
Community Medicine hin zu Public Health
Medicine (Donaldson & Donaldson, 1998)
wird international Community Genetics mitt-
lerweile jedoch als ein Teilaspekt von Public
Health Genetics betrachtet, in dem der Indi-
vidualbezug im Vordergrund steht und in dem
die politische Dimension nur ansatzweise auf
der kommunalen Ebene berticksichtigt wird
(Beskow et al., 2001).

Um eine zentrale Grundlage fiir den interdis-
ziplindren Diskurs und internationalen Input
zu schaffen, organisierte die Task Force im
Februar 2004 am ZiF das weltweit erste inter-
nationale Symposium zu dieser Thematik mit
dem Titel ,Public Health Genetics - Experi-
ences and Challenges”. Mit fithrenden Ver-
tretern der insbesondere anglo-amerikanischen
Public Health Genetics und Vertretern der Eu-
ropdischen Kommission sowie der deutschen
Gesundheitspolitik und Gesundheitsversor-
gung wurde die Notwendigkeit und Dringlich-
keit gesundheitspolitischer Handlungsemp-
fehlungen fur Deutschland diskutiert. Nicht
nur hier, auch auf europdischer Ebene wurde
ein grofier Bedarf zur Erarbeitung, Koordi-

nierung und Harmonisierung derartiger Po-
licies gesehen, so dass derzeit auch auf euro-
pdischer und internationaler Ebene weitere
Aktivitdten angestofien werden. Die Task Force
hat somit nicht nur fiir den Anschluss an die
europdische und internationale Diskussion
auf diesem Gebiet, sondern dariiber hinaus
auch fur die Integration in europdische und
internationale Initiativen gesorgt.

Ein aus dem genannten internationalen Sym-
posium heraus erarbeiteter Sonderband , Pub-
lic Health Genetics — Experiences and Challenges”
(Special Issue der Zeitschrift Community Ge-
netics, 2005) sowie ein Abschlussband ,Genetik
in Public Health” der Task Force, der sowohl
Fachgutachten als auch wissenschaftliche Pu-
blikationen von Mitgliedern der Task Force
enthdlt (Brand et al., 2004), wenden sich in
erster Linie an die , scientific community”. Das
gemeinsam erarbeitete , Policy Papier” hinge-
gen richtet sich nicht nur an Politiker, Prakti-
ker und Wissenschaftler, sondern es wird auch
in die entsprechenden handlungsrelevanten
Gremien in Deutschland - wie etwa in die Ge-
sundheitsministerkonferenz tiber die Lander
NRW und Hamburg - eingebracht werden.

3.2 Ausgewahlte Ergebnisse der Task
Force ,Public Health Genetics”

e Da in der zielgerichteten Berticksichtigung
genetischer Informationen einer sich immer
starker internationalisierenden Wissens- und
Dienstleistungsgesellschaft ein grofies Po-
tenzial fiir Verbraucherschutz, medizinische
Behandlung, gezieltere Pravention und 6f-
fentliche Gesundheit liegt, appelliert die
Task Force an die deutsche Sozial- und Ge-
sundheitspolitik, die in anderen Lindern
beobachteten Entwicklungen nicht langer
zu ignorieren, sondern hierin eine wichtige
zukiinftige Herausforderung und Chance zu
sehen, trotz Unsicherheiten bereits jetzt die
Weichen fiir einen verantwortlichen und nach-
haltigen Umgang mit genetischem Wissen in
der deutschen Gesundheitsversorgung zu
stellen. Es ist insbesondere zu priifen, ob
durch gesetzliche Regulierungen wie den
aktuellen Diskussionsentwurf zum Gendia-
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gnostikgesetz (GenDG, Stand 15.10.2004)
dabei Strukturen erzeugt werden, die unter
dem Gesichtspunkt der (priméren) praven-
tiven Medizin sowie praziserer, frithzeiti-
gerer, nebenwirkungsarmerer Pravention -
und somit von Public Health Genetics - viel-
leicht gerade die falschen Anreize setzen
und nicht durch eine am kurzfristigen Hand-
lungsbedarf orientierte Politik Weichen fiir
eine langfristige Entwicklung gestellt wer-
den, die spdter nur schwer korrigierbar
sind.

Weil eben nicht nur auf der Individualebe-
ne, sondern auch auf der Ebene der 6ffentli-
chen Gesundheitssicherung im Hinblick auf
die multifaktoriellen Erkrankungen in ab-
sehbarer Zeit durch das genetische Wissen
prazisere, frithzeitigere, nebenwirkungsar-
mere Praventions-, Diagnose- und Thera-
piemoglichkeiten zu erwarten sind und auch
verfiigbar sein werden, fordert die Task
Force, simtliche Gesundheitsleistungen wie
etwa Priventionsmafinahmen, die derzeit in
Deutschland fast ausnahmslos im Sinne ,,ei-
ner Strategie fiir alle” durchgefiihrt wer-
den, schon heute systematisch zu tiberpriifen
und genetische Erkenntnisse hierbei konsequent
mit einzubeziehen. Entsprechend einer sich
hierdurch andeutenden Stratifizierung der
Bevolkerung in drei mogliche Subpopula-
tionen kénnen auch bei den multifaktoriell
bedingten Erkrankungen individuellere Pra-
ventionsstrategien bereits punktuell ange-
wandt werden wie etwa vorrangig medizi-
nische Pravention bei Hochrisikogruppen
und vorrangig Verhiltnis- und Verhaltens-
préavention bei Niedrigrisikogruppen. Die-
se Prazisierung durch den , Baustein Gene-
tik” bzw. durch die Berticksichtigung von
Suszeptibilitdten als ein Faktor im Risiko-
faktorenbiindel der Umwelt-Genetik-Inter-
aktionen wird zu zielorientierteren und
wirksameren Mafsnahmen bei gleichzeitiger
Einsparung von Kosten durch Vermeidung
von beispielsweise , Fehlpravention” bei In-
fektionskrankheiten, Erndhrungsempfehlun-
gen, im Arzneimittelbereich etc. fithren. Es
zeichnet sich also die Notwendigkeit ab,

frithzeitig, d.h. schon heute, die finanziellen
und strukturell-institutionellen Rahmenbe-
dingungen im deutschen Gesundheitssys-
tem zur Umsetzung einer derartigen Prazi-
sierung auf Bevolkerungsebene im Sinne
einer 6ffentlichen Sorge um die Gesundheit
aller zu analysieren und gegebenenfalls so-
lidarisch sicher zu stellen. Das aktuell dis-
kutierte GenDG (15.10.2004) berticksichtigt
diese Aspekte nicht.

Um die Chancen und Risiken des geneti-
schen Wissens prospektiv einschédtzen und
zeitnah eine mogliche Umsetzung von Maf3-
nahmen der Gesundheitsversorgung in die
Praxis gewdhrleisten zu konnen, weist die
Task Force explizit darauf hin, genetische
Forschungstrends nicht nur mit Hilfe von
Horizon Scanning, Fact Finding und Moni-
toring zu beobachten, sondern diese Trends
zukiinftig auch systematisch unter Anwen-
dung der beschriebenen Public Health Trias
(IoM, 1988) im Hinblick auf die Integration
genetischer Interventionen in die Zielset-
zung von Public Health (Assessment) zu be-
werten, Empfehlungen fiir erfolgreiche und
sozial akzeptable Handlungsstrategien zu
formulieren und Handlungskorridore zu
skizzieren (Policy Development) sowie Mit-
tel und Wege zur strategischen Umsetzung
und Evaluation in Politik und Praxis zu be-
nennen (Assurance). Zum Assessment gene-
tischer Fragestellungen bietet sich hier wie-
derum die Gesundheitstechnikfolgenabschiit-
zung (Health Technology Assessment (HTA)
an. Die Task Force weist explizit darauf
hin, dass auf der Bundesebene HTA bereits
mit der Gesundheitsreform 2000 realisiert
und konkretisiert wurde. Mit dieser Metho-
de ist es moglich, genetische Gesundheits-
leistungen wie etwa prédiktive Tests um-
fassend auf ihre Chancen und Risiken hin
zu evaluieren und dariiber hinaus zu prii-
fen, ob und welche pradiktiven Tests von
der Solidargemeinschaft getragen werden
sollen und welche nicht. Dieses Verfahren
kann somit einen grofien, wenn nicht sogar
den entscheidenden Beitrag sowohl zur Zu-
lassung genetischer Tests unter Qualitéts-
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managementaspekten als auch zum Ver-
braucherschutz leisten. In Deutschland wur-
de diese Methode erstmalig hinsichtlich ge-
netischer Fragestellungen im Rahmen der
Evaluation des , Triple-Tests” erprobt und
erfolgreich angewandt (Droste & Brand,
2001). Weltweit Vorreiter auf diesem Gebiet
ist Quebec, Kanada. Die im aktuell disku-
tierten GenDG (Stand 15.10.2004) angedach-
te Einrichtung einer Gendiagnostik-Kom-
mission am RKI ersetzt zwar diese Aufgabe
nicht, sie kann jedoch komplementér hier-
zu arbeiten.

Auch muss hinsichtlich der genetischen Er-
kenntnisse gepriift werden, ob gleichermafien
das Recht auf Nichtwissen wie auch das Recht
auf Wissen der Biirger respektiert und sicher-
gestellt werden muss. Das bedeutet aber
auch, dass die im aktuell diskutierten Ge-
setzentwurf zum GenDG (Stand 15.10.2004)
genannten Aspekte wie medizinische Zweck-
gebundenheit (vgl. § 10), Arztvorbehalt (vgl.
§9) und genetische Beratungspflicht (vgl.
§ 12) zu einer ethisch nicht vertretbaren
Leistungsausgrenzung und somit - entge-
gen der eigentlichen Zielsetzung des Geset-
zes (vgl. § 1), namlich der Verpflichtung,
die informationelle Selbstbestimmung zu
achten - zu einer Diskriminierung fiihren
konnen.

Da Gentests voraussichtlich weitere Verbrei-
tung finden werden, wird vielerorts und
auch mit dem aktuell diskutierten GenDG
(Stand 15.10.2004) gefordert, einen Arztvor-
behalt fiir Gentests zu etablieren. Ein Arzt-
vorbehalt bedeutet, einen Gentest nur bei
drztlicher Indikation , flankiert durch eine
Verschreibungspflicht” (Taupitz, 2000;
Deutsche Forschungsgemeinschaft, 2003)
als zuldssig zu sehen. Dadurch soll gewé&hr-
leistet werden, dass die Ratsuchenden fach-
kundige Beratung und Interpretation der
Ergebnisse bekommen. Auch die Bundes-
drztekammer votiert fiir einen Arztvorbe-
halt. Sie argumentiert mit dem Hinweis,
dass genetische Pradiktion kein eindeutiges
Wissen liefert und deshalb fachkundiger In-

terpretation bedarf (Bundesdrztekammer,
2003). Als Einwéande gegen einen Arztvor-
behalt werden insbesondere ein Eingriff in
das allgemeine Personlichkeitsrecht von
Testwilligen diskutiert sowie eine Einschran-
kung des Rechts auf Wissen von Menschen.
Bei beiden Einwanden geht es um die Ein-
schrankung der Selbstbestimmung des miin-
digen Biirgers. Diese Einwande wiirden dann
unterminiert, wenn jeder Biirger bei Arz-
ten niederschwellig und giinstig Gentests
durchfithren konnte. Doch entweder sind
Gentests medizinisch indiziert und werden
dann konsequenter Weise auch von der
gesetzlichen Krankenversicherung bezahlt,
oder sie werden wie individuelle Gesund-
heitsleistungen (IGeL) gehandhabt respek-
tive von einer moglichen individuellen pri-
vaten (Zusatz-)Versicherung abgedeckt. Ei-
ne Schwierigkeit des Arztvorbehalts besteht
darin, dass er u.a. im Hinblick auf eine gro-
e Nachfrage nicht praktikabel sein konnte
bzw. vom Internetmarkt unterminiert wer-
den konnte - vor allem dann, wenn bei ei-
nem virtuellen medizinischen Tourismus
ausldndische Angebote tiber das Internet
auch von deutschen Biirgern bequem ge-
nutzt werden konnen. Diese Unterminie-
rungspraxis konnte allerdings wiederum
dadurch unterminiert werden, indem man
nahezu alle moglichen Tests, also auch die
,lifestyle-Tests”, einfach und kostengtinstig
- beziehungsweise kostenlos bei medizini-
scher Indikation - beim Arzt bekommt. Da-
durch ist zumindest auch ein sachgemafie-
res Verstdndnis durch die Interpretation
des Arztes gegeben, sofern dieser dafiir aus-
gebildet ist. Die krankheitsbezogenen Gen-
tests sollten ohnehin in die grundlegenden
medizinischen Versorgungsleistungen auf-
genommen werden (beziehungsweise dort
bleiben). Wenn sich ein Arztvorbehalt durch-
setzt, muss also zugleich gesichert sein, dass
alle gesundheitsbezogenen Gentests in den
Leistungskatalog der gesetzlichen Kranken-
versicherung aufgenommen werden bzw.
zum Basispaket von privaten Krankenver-
sicherungen gehoren. Dariiber hinaus soll-
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ten auch nicht solidarisch finanzierte Gen-
tests tiber den Arzt oder Berater - gegen
eigene Bezahlung - angeboten und ange-
wandt werden konnen, damit eine sachge-
mafle Interpretation gewéhrleistet bleibt. Je-
doch liegt dem Arztvorbehalt ein Wertungs-
widerspruch zugrunde, der sich auf die
Miindigkeit des Ratsuchenden bezieht. Mit
gleicher Begriindung des Arztvorbehalts
durften dann ndmlich auch Schwanger-
schaftstests, Blutdruckmessgerite oder dhn-
liches nicht in Apotheken und Drogerien
verkauft werden, da auch diese Angebote
viele Eigenschaften mit pradiktiven Gen-
tests teilen. Auch wenn ihre Ergebnisse nicht
so interpretationsoffen sind, so kénnen sie
dennoch falsch sein (zum Beispiel durch
falsche Anwendung). Und gerade Schwan-
gerschaftstests konnen nicht nur einzelnen
(beispielsweise jungen Teenagern) nahezu
fatales Wissen” liefern, sondern ebenfalls
mehrere Menschen betreffen. Wenn also
problematisch am Arztvorbehalt ist, dass
er die Moglichkeit des miindigen Ratsu-
chenden nicht gentigend respektiert und
ftir ihn nur unter Inkaufnahme eines Wer-
tungswiderspruchs argumentiert werden
kann, dann konnte ein eingeschrénkter
Markt mit Zertifizierungsmethoden eine
Option sein. Akkreditierte und zertifizierte
Gentests konnten aufserhalb der Arzt- oder
Beraterpraxen verkauft oder angeboten wer-
den. Hier konnte eine , Drogerien-“ oder
»~Apothekenpflicht” gelten. Dies konnte fuir
Tests gelten, die zwar krankheitswertige
Aussagen, aber kein ,fatales Wissen” (wie
beispielsweise ein Test auf die Huntington-
sche Krankheit) liefern konnen - wie dies im
Zusammenhang mit den fur Public Health
Genetics besonders relevanten multifakto-
riellen Volkskrankheiten der Fall ist. Wenn
ein Test, den der Burger beispielsweise in
einer Apotheke durchfiihrt, positiv ist, kann
er diesen - genau wie bei diagnostiziertem
Bluthochdruck, hohem Blutzucker oder nach
festgestellter Schwangerschaft auch - zum
Anlass nehmen, einen Arzt aufzusuchen.
Diese zertifizierten Gentests, die man in

Apotheken und/oder Drogerien erwerben
konnte, wiirden dann vermutlich weniger
nachgefragt werden, wenn es weiterhin die
Arztoption (Schroder, 2004) gibt, die bedeu-
tet, dass alle Gentests niederschwellig tiber
den Arzt zugénglich sind. Eine Arztoption
wdre also wie ein Arztvorbehalt, - jedoch
mit der kleinen Einschrankung, dass akkre-
ditierte und zertifizierte Gentests, die kein
fatales Wissen liefern konnen, auch anders
erwerbbar sind. Der von einigen Personen,
Institutionen und auch im aktuellen Ent-
wurf zum GenDG (Stand 15.10.2004) gefor-
derte Arztvorbehalt fiir Gentests sollte also
kritisch hinterfragt und eventuell durch ei-
ne Arztoption ersetzt werden.

Der bislang in der Gesundheitsversorgung
propagierte , informed consent” muss sich
der Kritik fiir eine mogliche Nutzung in
Public Health Genetics stellen. Denn der
informed consent” erscheint zum einen fiir
Kritiker vielmehr wie ein ritualisierter Ver-
trauensbeweis des Patienten gegeniiber dem
Arzt als eine wirklich faktische Einwilligung
nach Aufklarung (Tauber, 2003). Zum an-
deren treffen gesunde Personen in der Re-
gel Vereinbarungen in der Sprache von
»Vertragen”. Warum also sollten Personen,
die gesund sind bzw. den Status des , healthy
ill” haben und in Interaktion treten, nicht
,informed contracts” (Schroder, 2004) etablie-
ren, statt sich des Instruments des ,,informed
consent” zu bedienen? Der , informed con-
sent” etabliert einen stillschweigenden (Be-
handlungs-)Vertrag. Warum diesen daher
nicht explizieren? Das heifst nicht, dass nicht
auch ein ,, informed contract” die fiir einen
»informed consent” grundlegenden Bedin-
gungen wie Freiwilligkeit und Offenlegung
aller relevanter Informationen erfiillen
muss. Bietet ein ,,informed consent” zu-
meist jedoch nur die Moglichkeit der Auf-
klarung und Zustimmung (O’Neill, 2002),
also der Wahl eines ,, Alles oder Nichts”,
liegt es im Wesen eines Vertrags, Details
festzulegen und gegebenenfalls sogar aus-
zuhandeln. Da auch die Probanden von ge-
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netischen Studien zumeist gesund sind, bie-
tet sich gerade fiir diese mehr Zeit zur Re-
flexion und freien Entscheidung. Individu-
ell konnte zum Beispiel vereinbart werden,
dass Spender bzw. Studienteilnehmer tiber
mogliche genetische Ergebnisse, die indivi-
duell fiir sie interessant sein kénnten, infor-
miert werden. Der , informed consent” hat
bislang selten die Option eingerdumt, dass
es Moglichkeiten gibt, die in der Forschung
gewonnenen Gewebe und Daten fiir ver-
schiedene, auch noch nicht festgelegte Zwe-
cke tiber langere Zeitrdaume zu speichern
und zu verwenden. Diesem Aspekt, dass
man gewisse Gewebeproben schon aus frii-
hen, alten Studien besitzt, aber nicht weif3,
wie oder ob man diese zukiinftig nutzen
darf, weil speziell hierfiir kein ,informed
consent” vorliegt, kann man in einem Kon-
traktmodell besser begegnen. Der mogli-
che Nutzen, der sich fiir den Proband und
seine Familie aus der Forschung ergeben
wiirde, ist bisher nur ansatzweise im , in-
formed consent” berticksichtigt worden
(Sass, 2001). Beim ,,informed contract” hin-
gegen konnen die beiden Vertragspartner
die Vertrdge individuell gestalten, und bei-
de Seiten konnen gleichermafien ihre Rech-
te und Pflichten formulieren. Das Modell
des ,informed contract” stellt in der Ge-
sundheitsversorgung und -sicherstellung
international ein Novum dar und bietet so-
mit einen Losungsansatz, in dem die Biir-
ger auf der einen Seite und die Leistungs-
erbringer oder Forscher auf der anderen
Seite Rechte und Pflichten individuell fest-
legen konnen. Es kann also daher in diesem
Modell ein ad&dquates, Selbstbestimmung
respektierendes und faires Instrumentari-
um gesehen werden, das den Umgang mit
genetischen Informationen regelt und For-
schung effizient vorantreibt, ohne die Biir-
ger und ihre Interessen zu vernachlassigen.

Nicht nur, um Angsten und ,,Genetifizie-
rung” entgegenzutreten, sondern insbeson-
dere auch im Hinblick auf den Charakter
genetischer Informationen pladiert die Task
Force sowohl fiir mehr Aufkldarung und eine

Versachlichung der gegenwiértigen Diskus-
sion, was mit § 5 des aktuellen Gesetzent-
wurfs zum GenDG (Stand 15.10.2004) ge-
regelt und sichergestellt wird, als auch da-
fiur, die Risikokompetenz und Gesundheits-
miindigkeit der Biirger zu stirken. So muss
der Einzelne lernen, mit der Gesellschaft
solidarisch zu sein, und rechtfertigen, wa-
rum er ihr die Kosten seiner Risiken auf-
btirden kann. Eine glaubwiirdige Gesund-
heitspolitik muss daher immer auch durch
die Leitbilder der Verantwortung und der
btirgerlichen Miindigkeit erganzt werden.
Dabei umfasst Verantwortung jedoch weit-
aus mehr als Eigenverantwortung im Sin-
ne von Zuzahlungen durch den Patienten.
Sie schliefit auch die Verantwortung fiir
Dritte ein und schldgt somit eine Briicke
zur Solidaritdt. Zudem ist sie ein funda-
mentales sozialtheoretisches Prinzip im
Sinne der Verantwortlichkeit fiir die eigene
Person und eigene Lebensfiihrung. Voraus-
setzung hierfiir ist jedoch, dass der Einzel-
ne seine Risiken kennt und gegebenenfalls
auch finanziell mittragt. Dieses konnte durch
die im aktuellen Gesetzentwurf zum GenDG
(Stand 15.10.2004) geregelten Aspekte wie
medizinische Zweckgebundenheit (vgl. § 10),
Arztvorbehalt (vgl. § 9) und genetische Be-
ratungspflicht (vgl. § 12) unterminiert und
in jedem Fall jedoch erheblich (im Sinne von
Zugangsbarrieren) erschwert werden.

Um angesichts der Chancen und Risiken
genetischen Wissens erfolgreiche und sozi-
al akzeptable Handlungskorridore zu ent-
wickeln, darf man methodische und ethische
Benchmarks wie Schadensminimierung,
Wohltatigkeit, Gerechtigkeit und Autono-
mie nicht vernachldssigen. Dies wird in dem
bereits dargestellten Kriterium der Befihi-
gungsgerechtigkeit (Dabrock, 2001), was die
Befdhigung eines jeden Menschen zur so-
zialen Teilhabe meint, integriert und sollte
nach Ansicht der Task Force von der Sozial-
politik aktiv aufgegriffen und umgesetzt
werden.

Eine Befragung der Task Force von 66 deutschen
Public Health-Experten zur Relevanz der Gene-
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tik fiir Public Health ergab, dass Public Health
die Genetik ambivalent wahrnimmt (Kalble,
2004). Public Health-Experten verbinden
mit der Genetik zwar eine Vielzahl von Be-
firchtungen und Risiken, tibrigens auch fiir
die eigene Disziplin, sie sehen aber durch-
aus auch Chancen fiir Gesundheit und Pré-
vention. Der Grofiteil der Experten ist zu-
dem der Meinung, dass Public Health sich
mehr mit der Genetik auseinander setzten
sollte. Viele sehen einen allgemeinen Bedarf
an Public Health Genetics sowie an konkre-
ten Aufgaben fiir Public Health Genetics.
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4. Das Projekt ,,Public Health Genetics” innerhalb der
SMP GEM des Nationalen Genomforschungsnetzes (NGFN)

Seit dem 1.11.2004 ist das Projekt ,Public
Health Genetics” in die Systematisch-Metho-
dische Plattform (SMP) der Genetisch-Epide-
miologischen Methodenzentren (GEM)" (Max
Baur, Universitdt Bonn) eingegliedert und da-
mit Teil des vom BMBF geforderten Nationa-
len Genomforschungsnetzes (NGFN). Haupt-
standort und Koordinierungsstandort ist Mainz
(Norbert Paul, Universitit Mainz), Koopera-
tionsstandorte sind Bielefeld (Angela Brand,
Fachhochschule Bielefeld / Universitit Bremen;
Alfred Piihler, Universitidt Bielefeld; Helmut
Brand, Landesinstitut fiir den Offentlichen
Gesundheitsdienst (16gd) NRW) und Marburg
(Peter Dabrock, Universitat Marburg).

Das Projekt , Public Health Genetics” unter-
sucht die spezifischen Probleme bei der Uber-
setzung genetischer Informationen in Strate-
gien offentlicher Gesundheitssorge (Public
Health), indem es Methoden wie Horizon
Scanning, Fact Finding und Monitoring nutzt.
Hauptziel dabei ist die Aufbereitung von Wis-
sen aus dem NGFN fur gesundheitspolitische
Entscheidungen sowie fiir medizinisch sinn-
volle, sozial vertragliche und ethisch rechtfer-
tigbare Innovationen im Bereich der offentli-
chen Gesundheit. Um den Wissenstransfer
von der Grundlagenforschung in den Anwen-
dungsbereich von Public Health zu foérdern,
besteht das hauptsdchliche Verwertungsziel
im Aufbau eines , Public Health Genetics Re-
source Center (PHG-RC)”.

* Siehe dazu die Graphik auf S. 54.

Mit dem PHG-RC strebt das Projekt an, eine
nationale und internationale Wissensbasis fiir
Fragen im Schnittfeld von Genetik und Public
Health zu werden. Dies schliefst Beratung in
den Bereichen Health Technology Assessment
(HTA), ethischer, sozialer und rechtlicher Fra-
gen sowie Fragen der Gestaltung offentlicher
Gesundheit mit ein. In dieser Zielsetzung ist
das Projekt ,Public Health Genetics” somit
darauf angewiesen, genetisch-epidemiologi-
sche Daten und Marker fiir Indikations- und
Risikogruppen aus dem SMP GEM zu erhal-
ten.

Es wurde daher vereinbart, zwischen den Pro-
jekten des SMP GEM einen offenen Daten-
und Wissenstransfer zu etablieren, in dem
Grundlagenwissen aus dem Bereich der ge-
netischen Epidemiologie und entsprechenden
Technologien zur Identifikation von Markern,
die fiir Public Health Genetics von potentiel-
lem Interesse sind (wie etwa Marker fiir be-
stimmte Suszeptibilititen oder Marker fiir
Stoffwechselparameter) direkt mit dem Pro-
jekt ,Public Health Genetics” kommuniziert
werden.

Im Gegenzug wird das Projekt ,Public Health
Genetics” die Ergebnisse seiner Analysen so-
wie die aufbereiteten Ressourcen fiir for-
schungsstrategische Entscheidungen innerhalb
des SMP GEM zur Verfiigung stellen und in-
tern Beratungsleistungen im Bereich Public
Health Genetics anbieten.
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Public Health Genetics:
Development, Conception, Normative Evaluation

Katharina Stahnisch, llhan llkilic, Norbert W. Paul (IGTEM Mainz)

Until now, research in Public Health Genetics is either focused on the reconstruction of options for using genetics and
genomics for Public Health purposes at the still developing intersection of science, medicine and societal health needs, or
it is centred around concepts of policy making, or it is concerned with the normative evaluation and ethical questions
stemming from the introduction of genetic information into the realm of Public Health. Our research design is aiming at a
synthesis of analytical and pragmatic approaches dealing with these three fundamental aspects of Public Health Genetics
inextricably meshing with each other in the “real world”.

By in-depth studies of the current situation (horizon scanning, monitoring, and fact finding) we identify the scope of action
with regard to the re-conceptualization of health care services. Integration of genetics and genomics as a means to
improve public and private health requires safeguarding the values intrinsic to solidarity-based health care systems. The
shaping of the technology transfer process according to key criteria of social accountability (social values, applicability,
affordability) is a major goal of the evidence based decision making implemented by our project. To reach these goals we
are currently developing a transdisciplinary methodology of mutually dependent research areas dealing with the
reconstruction and development of the given scope for action, the re-conceptualization of public health services including
the role of actors and institutions in the health care system, and the normative evaluation and safeguarding of ethical
issues in this molecular transition of public health.

The main goal for the first year of the project is to transform the current interest based mode of decision making into an
evidence based mode. This requires the integration of ethical, legal, and social issues of Public Health Genetics into the
empirical data base of ongoing epidemiological and basic research in medical genomics by routine monitoring and
feedback.

FROM INTEREST TO EVIDENCE

COMPETING
ASSESSMENTS
OF UTILITY
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