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1. Genetische Diagnostik bei Kindern und
Jugendlichen ist dann angezeigt, wenn sie
zur Klarung der Differentialdiagnose ei-
ner bestehenden Symptomatik bzw. zur
Feststellung einer Erkrankungsursache
erforderlich ist.

2. Eine préadiktive genetische Diagnos-
tik im Kindesalter ist dann sinnvoll, wenn
mit dem Auftreten einer Erkrankung in
diesem Lebensalter zu rechnen ist, und
wenn sinnvolle medizinische Mafinah-
men zur Priavention der Erkrankung
selbst bzw. zur Pravention von Kompli-
kationen oder zur Therapie ergriffen wer-
den konnen. Die Indikation zu einer pri-
diktiven genetischen Diagnostik sollte im
Rahmen einer genetischen Beratung ge-
stellt werden (siehe hierzu Richtlinie zur
pradiktiven genetischen Diagnostik der
Bundesidrztekammer sowie Leitlinie Ge-
netische Beratung).

3. Flr eine erst im Erwachsenenal-
ter auftretende Erkrankung sollte dage-
gen bei einem gesunden Kind in der Re-
gel keine préadiktive Diagnostik durchge-
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Genetische Diagnostik bei
Kindern und Jugendlichen

fithrt werden. Eine Ausnahme von die-
ser Regel kann nur dann gesehen werden,
wenn fiir den Fall eines positiven Unter-
suchungsergebnisses anerkannte, fiir die
Gesundheit des Kindes wichtige, medizi-
nische Interventionen angeboten werden
koénnen. Anderenfalls hat grundsétzlich
der Respekt vor der individuellen Ent-
scheidungsautonomie des Kindes hin-
sichtlich der Inanspruchnahme von gene-
tischen Untersuchungen Vorrang vor den
eventuellen Wiinschen Dritter und da-
mit auch der Eltern nach der Durchfiih-
rung einer pradiktiven Diagnostik. Diese
sollte immer und solange zuriickgestellt
werden, bis das Kind nicht nur den ge-
netischen Sachverhalt, sondern auch die
emotionalen und sozialen Konsequenzen
der verschiedenen moglichen Untersu-
chungsergebnisses verstehen kann. Unab-
hingig von der Zuriickstellung einer pra-
diktiven genetischen Diagnostik sollte mit
dem Kind auf eine dem jeweiligen Alter
angemessene Weise iiber die in Frage ste-
hende Erkrankung, deren Erblichkeit und

die Moglichkeiten der Diagnostik gespro-
chen werden.

4. Es mag Situationen geben, in de-
nen Eltern die Untersuchung ihres Kin-
des im Hinblick auf eine sich in der Regel
erst im Erwachsenenalter manifestieren-
de Erkrankung aus persénlichen Griinden
dringend wiinschen. In einer solchen Si-
tuation sollte die Familie umfassend iiber
alle denkbaren Aspekte dieses Untersu-
chungswunsches beraten werden. Wenn
die Untersuchung aus medizinischer Sicht
nicht sinnvoll ist und keine sonstigen drin-
genden Griinde fiir die Durchfiihrung der
Untersuchung sprechen, kann die Durch-
fithrung verweigert werden. Die Griin-
de fiir die Durchfithrung einer Untersu-
chung miissen umso dringender sein, je
schwerwiegender die in Frage stehende
Diagnose bzw. Erkrankung ist.

5. Eine gezielte Untersuchung auf einen
Ubertrigerstatus ohne klinische Sympto-
matik fiir eine rezessiv erbliche Erkran-
kung oder eine balancierte, familidr auf-
getretene strukturelle Chromosomensto-



rung sollte nicht durchgefiithrt werden,
wenn das Ergebnis ausschliefilich fiir spé-
tere reproduktive Entscheidungen des
Kindes selbst von Bedeutung ist. Die Un-
tersuchung sollte zuriickgestellt werden,
bis das Kind alle damit zusammenhén-
genden Sachverhalte und psychosozialen
Implikationen versteht. Wahrend der Be-
ratung sollte den Eltern ausfiihrlich die je-
weilige Bedeutung einer Inanspruchnah-
me bzw. Nichtinanspruchnahme der Un-
tersuchung erklirt werden, so dass sie ih-
re Verantwortung hinsichtlich einer spa-
teren Information des Kindes wahrneh-
men kénnen.

6. Es gibt Situationen, in denen die
Untersuchung des Ubertragerstatus eines
Kindes zur genetischen Beratung ande-
rer Familienmitglieder beitragen kann.
In diesen Fillen sollten Kinder nicht rou-
tineméfig in die Untersuchungen einge-
schlossen werden. Ein Grund fiir die Un-
tersuchung eines Kindes kann dann gese-
hen werden, wenn das Ergebnis erforder-
lich ist, um eine von anderen Angehori-
gen gewiinschte, genauere Aussage iiber
deren genetischen Status zu machen. Je-
der Einzelfall sollte jedoch im Hinblick
auf die Notwendigkeit der Untersuchung
und die Aussagekraft moglicher Ergeb-
nisse bewertet werden. Weiterhin sollte
den Eltern/Erziehungsberechtigten emp-
fohlen werden, das Kind spiter iiber die
Moglichkeit einer genetischen Beratung
zu informieren

7. Bei einer Untersuchung, die vor-
geburtlich oder zur differentialdiagnos-
tischen Abkldarung einer Symptoma-
tik durchgefiihrt wird, kann unvermeid-
bar die Information iiber den Heterozy-
gotenstatus eines Kindes anfallen. Hierii-
ber sollten die Eltern im Voraus beraten
und darauf hingewiesen werden, dass die

Information tiber den eventuellen Hete-
rozygotenstatus bei einem klinisch ge-
sunden Kind in der Regel nicht mitgeteilt
wird, dem Kind aber spiter auf jeden Fall
zur Verfiigung steht. In einer solchen Si-
tuation kann die Wahrung des informa-
tionellen Selbstbestimmungsrechtes des
Kindes mit dem Informationsbediirfnis
der Eltern in Konflikt geraten. Da dieser
Konlflikt nicht grundsitzlich mit einer fiir
alle Fallkonstellationen verbindlichen Re-
gelung 16sbar ist, muss die Entscheidung
iiber den Umgang mit der Information
iiber den kindlichen Heterozygotensta-
tus in jedem Einzelfall von den Beteilig-
ten neu erarbeitet werden.

8. Im Zusammenhang mit einer Adop-
tion kann das Ergebnis einer genetischen
Untersuchung eines Kindes Einfluss auf
Entscheidungen haben, die fiir das Kind
getroffen werden. Eine Untersuchung
sollte jedoch nicht zur Voraussetzung fiir
die Freigabe zur Adoption oder fiir ei-
ne addquate Vermittlung gemacht wer-
den. Die unter 1. bis 7. gemachten Emp-
fehlungen behalten auch in dieser Situa-
tion ihre Giiltigkeit. Jeder Einzelfall soll-
te unter Hinzuziehung einer gemaf3 den
Leitlinien zur genetischen Beratung hier-
fiir befdhigten Person und unter Bertick-
sichtigung aller tibrigen entscheidungs-
relevanten Faktoren diskutiert und ent-
schieden werden.

9. Fiir die genetische Diagnostik bei Ju-
gendlichen vor dem 18. Lebensjahr gelten
die gleichen vorstehend genannten Prin-
zipien wie fiir die Untersuchung von Kin-
dern. Jugendliche sollten jedoch in ange-
messener Weise und entsprechend dem
individuellen Reifegrad und Entwick-
lungsstand in den Beratungs- und Ent-
scheidungsfindungsprozess einbezogen
werden.
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