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Im Zeitalter von Genomik und Next Generation Sequencing hat die Frage des 
Rekontaktierens von Patienten bei der Neubewertung von genetischen 
Befunden an Bedeutung gewonnen. Diese stellt sich sowohl, wenn 
Primärbefunde, als auch wenn Sekundär- oder Zusatzbefunde neu bewertet 
werden. Dies kann Varianten in bereits zuvor ausgewerteten Genen oder 
Varianten in neu untersuchten Genen betreffen. Anlässe hierfür ergeben sich 
z.B. durch die Neubewertung von genetischen Varianten in Publikationen bzw. 
Datenbanken, durch die Identifikation neuer Krankheitsgene oder die 
Neuinterpretation in der Vergangenheit erhobener Befunde bei Anfragen von 
Familienangehörigen für eine prädiktive Testung. 
ASHG, ESHG und ACMG haben zu diesem Thema aktuelle Stellungnahmen 
publiziert, die sich auf den wissenschaftlichen oder diagnostischen Kontext 
oder beides beziehen [1-3]. Diese Stellungnahmen behandeln die 
verschiedenen Aspekte des Rekontaktierens von Patienten umfassend. Im 
Kern sehen sie eine Pflicht zum Rekontaktieren, wenn eine neue Einschätzung 
des Befundes für die Gesundheit eines Patienten oder seine Lebensplanung 
von wesentlicher Bedeutung ist, stellen diese aber in ein realistisches Verhältnis 
zu vorhandenen Ressourcen. Darüber hinaus übertragen sie dem Patienten 
eine größere Verantwortung, in einem definierten Abstand aktiv nachzufragen, 
ob sich neue Erkenntnisse zu einem vorherigen Befund ergeben haben. Es wird 
keine Pflicht zum systematischen Re-Analysieren von Befunden von Seiten des 
betreuenden Arztes bzw. des Labors gesehen. 
Da die genannten Stellungnahmen alle wesentlichen Aspekte des 
Rekontaktierens von Patienten umfassend abhandeln, ist die GfH-Kommission 
für Grundpositionen und Ethische Fragen der Meinung, dass eine 
systematische eigene Abhandlung des Themas nicht erforderlich ist. Die 
Kommission schließt sich besonders den prägnanten Empfehlungen des 
ACMG [3] an. 
Die GfH-Kommission für Grundpositionen und Ethische Fragen sieht allerdings 
die Notwendigkeit, dass der Frage, wann und wie Patienten zu rekontaktieren 
sind, prospektiv mehr Bedeutung beigemessen wird. Sie spricht sich dafür aus, 
dass 
a. die Patienteninformation bei Forschungsvorhaben klare Angaben zur Frage 

des Rekontaktierens enthalten soll. Diese soll den Rahmen des durch die 
gegebenen Forschungsmittel Machbaren berücksichtigen. Der Patient soll 
die Möglichkeit haben, ein Rekontaktieren zu verweigern (opt-out). 

b. bei der Mitteilung von unklaren oder unauffälligen Befunden diagnostischer 
Untersuchungen immer auf die Möglichkeit einer zukünftigen 
Neubewertung durch Änderung der Datenlage hingewiesen werden soll, 
die für den Patienten potenziell von Bedeutung sein kann. Zu diesem 
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Zeitpunkt sollte geklärt werden, ob der Patient rekontaktiert werden möchte, 
und es sollten die unter c. genannten Punkte besprochen werden. 

c. mehr Verantwortung beim Patienten als primärem Verwalter seiner 
Gesundheitsdaten selbst liegen soll. Der Patient wird dazu eingeladen, sich 
bei unauffälligen oder unklaren Befunden nach einem zu definierenden 
bzw. im Befund genannten Zeitraum bei dem anfordernden Arzt oder dem 
durchführenden Labor, ggf. nach Besuch einer humangenetischen 
Einrichtung, hinsichtlich einer Aktualisierung des Befundes zu  erkundigen. 
Es wird empfohlen, standardmäßig eine Kopie des Originalbefundes an den 
Patienten auszuhändigen. Der Patient soll zudem gebeten werden, dem 
Arzt, der die Befundmitteilung vornimmt, eventuelle Änderungen seiner 
Kontaktdaten mitzuteilen. 
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