Ein Blick in die Zukunft:
Voraussagende genetische Diagnostik

Susanna jonasJr

Die voraussagende (prddiktive) humangenetische Diagnostik stellt einen aktuellen
und brisanten Ausgangspunkt fiir eine Technikfolgenabschdtzung im Gesundheits-
bereich dar. Fortschritte in der gentechnologischen Forschung erméglichen es, ge-
netische Dispositionen schon vor Auftreten einer Erkrankung zu identifizieren. Als
schwerwiegend erweist sich speziell im Bereich von vererbbaren Krebserkrankun-
gen die immer grofler werdende Kluft zwischen maoglicher genetischer Diagnostik
und den begrenzten Vorhersage-, Vorbeugungs-, Friiherkennungs- und Behand-
lungsmoglichkeiten. Wichtige gesellschaftliche Fragestellungen akzentuieren sich
an dieser Thematik. Eine vorausschauende Planung unter Einbeziehung der Be-
volkerung mit Setzung klarer Rahmenbedingung und dem Bezug zur klinischen
und 6konomischen Wirklichkeit erscheint wesentlich.

| Einfiihrung:
Vererbbarer Brust- und Dickdarmkrebs

Genetische Diagnostik ist bereits Bestandteil der reguldren medizinischen Ver-
sorgung. Durch die neuen Erkenntnisse und Verfahren der Molekularbiologie und
-genetik hat sie jedoch eine weitere Dimension erfahren: Genetische Informatio-
nen tber Krankheitsanlagen kénnen schon zu einem Zeitpunkt gewonnen wer-
den, der lange vor der moglichen Manifestation der jeweiligen Erkrankung liegt
(Burke 2003; WHO 2002). An Hand der Beispiele Brust- und Dickdarmkrebs soll
hier die pradiktive genetische Diagnostik und ihre méglichen gesellschaftlichen
Auswirkungen diskutiert werden.

Brust- und Dickdarmkrebs zidhlen zu den hiufigsten Krebsarten weltweit. Die
meisten Erkrankungen basieren auf einer zufilligen Hiufung von Risikofaktoren
und entstehen auf einer nicht-familidren Basis. 5-10 % der Mamma- und Kolo-
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rektalkarzinome sind jedoch familidr bedingt: Ein vererbtes, modifiziertes Gen ist
hauptverantwortlich fiir ein deutlich erhohtes Krebsrisiko. Anhaltspunkte in die-
sen Familien sind eine hohe Tumorfrequenz, ein frihes Erkrankungsalter, mul-
tiple Manifestationen sowie assoziierte Tumore. Die Familienanamnese nimmt
aus all diesen Griinden eine Schliisselposition ein. Sie fithrt zu einer ersten Risi-
koeinschitzung, ermoglicht eine orientierende genetische Beratung und indiziert
jeweils Folgeuntersuchungen (ASCO 1998).

In Osterreich erkranken jahrlich etwa 5.000 Frauen neu an Brustkrebs. Da-
von sind — wie bereits erwidhnt — maximal ein Zehntel familidr bedingt: Schétzun-
gen zu Folge erkranken in Osterreich 250-400 Frauen jahrlich neu an heredité-
rem Brustkrebs. Das Lebenszeitrisiko von MutationstrdgerInnen an einem ver-
erbaren Mammakarzinom zu erkranken, betrigt etwa 80 %. Im Gegensatz dazu
betrégt das Lebenszeitrisiko bei einem durch spontane Mutation bedingten Mam-
makarzinom 7 % (Vutuc 2002; Wagner et al. 2000/2001).

Ebenso erkranken in Osterreich jahrlich etwa 5.000 Personen neu an Dickdarm-
krebs. Etwa 10 % der kolorektalen Karzinome werden auf hereditdre Faktoren
zuriickgefiihrt. Das hereditédre nicht-polypose kolorektale Karzinom (HNPCC) ist
fir bis zu 5 % aller kolorektalen Karzinome verantwortlich, familidre adenomato-
se Polyposis (FAP) fiir etwa 1 %. Es gibt noch weitere seltene kolorektale Krebs-
syndrome. Das lebenslange Risiko in der Allgemeinbevélkerung an einem kolo-
rektalen Karzinom zu erkranken, betrdgt fiir Manner 3,6 % und fiir Frauen 3 %
(Vutuc 1999). Personen mit einer vererbten Disposition fiir kolorektalen Krebs
haben ein deutlich hoheres Risiko: Nach Hicks et al. (1996) liegt das Lebenszeit-
risiko, an kolorektalem Krebs zu versterben, in der Allgemeinbevolkerung bei et-
wa 2 %, bei Mitgliedern aus Risikofamilien je nach Familienanamnese und Krebs-
syndrom hingegen bei 6—-17 %.

Bei der (pradiktiven) genetischen Diagnostik konnen Mutationen in den Brust-
krebsgenen (BRCA 1 und 2) bei hereditirem Mammakarzinom, in den Reparatur-
genen bei HNPCC sowie im APC-Gen bei FAP festgestellt werden (ASCO 1998).
Diese Mutationen kénnen auch aus dem Blut bestimmt werden, da jede einzelne
Korperzelle diesen Defekt tréigt. Es ist nun moglich, in bereits erkrankten, aber
auch noch gesunden Individuen eventuelle Verdnderungen dieser ,Indikatorgene®
aufzuspiiren. Unter den angefiihrten Labormethoden stellt die Sequenzanalyse
den Goldstandard dar (Jonas et al. 2002):

o Molekulargenetische Methoden: DNA-Veridnderungen werden direkt detektiert,
dazu zdhlen: Sequenzanalyse, DHPLC (Denaturing High Performance Liquid

Chromatography), MSI (Mikrosatelitteninstabilitét).
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* Biochemische Methoden: Nicht die DNA wird auf Mutationen untersucht, son-
dern die Diagnose findet auf Proteinebene statt und lasst indirekt Riickschliis-
se auf Mutationen zu: PTT (Protein Truncation Test), histochemische Unter-
suchungen.

¢ Serologische Untersuchungen: Im Blut werden verschiedene Tumormarker be-
stimmt.

Die Identifizierung des verantwortlichen Gendefekts bei einem erkrankten Fa-

milienmitglied ist fiir die Diagnostik und die Interpretation der Ergebnisse we-

sentlich. Bei positivem Testbefund bestehen auf Grund der Geno-/Phenotyp-Kor-
relationen Unsicherheitsfaktoren, ob die Erkrankung wirklich auftreten wird, zu
welchem Zeitpunkt und in welchem Auspragungsgrad. Die Folgerungen der Test-
resultate sind somit wahrscheinlichkeitstheoretisch und fithren zu einer indivi-
duellen Risikoabschitzung. Das Testergebnis und die Interpretation betreffen
nicht nur die jeweilig getestete Person, sondern auch deren Familie und nachfol-

gende Generationen (Bartram et al. 2000; Noorani/McGahan 1999).

Die den ,,gesunden Kranken“ (MutationstridgerInnen ohne klinische Symptome)
angebotenen ,,Vorsorgeprogramme” entsprechen Fritherkennungsuntersuchungen
in kurzen Zeitabstédnden. Diese Fritherkennungsuntersuchungen und eventuell
nachfolgende therapeutische Interventionen (Kolektomie bzw. Mast- und Ovarek-
tomie) erweisen sich nach Kriterien der Evidenz-basierten Medizin (EBM) fir
die vererbbaren Kolorektalkarzinome effektiver als fiir das hereditdre Mamma-
karzinom. Zu den primir vorbeugenden MalBnahmen zihlen bei vererbbarem
Brustkrebs die prophylaktische Mastektomie und bei FAP die prophylaktische
Kolektomie. Evidenzbasierte Aussagen zu prophylaktischen und therapeutischen
MabBnahmen sowie zur (pradiktiven) genetischen Diagnostik hereditdrer Krebs-
syndrome stellen generell auf Grund der raschen und neuen Informationsgewin-
ne durch die Forschung eine Herausforderung dar und fehlen auf hohem Evidenz-
niveau héufig (Jonas et al. 2002; Hicks et al. 1996; Wissensnetzwerk-evidence.de
1999).

Als problematisch erweist sich insgesamt die immer grofler werdende Kluft
zwischen labortechnisch moéglicher (pradiktiver) genetischer Diagnostik und den
begrenzten Vorhersage-, Praventions-, Fritherkennungs- und Therapieoptionen.
Deshalb gilt: ,Mind the gap!“
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2 Organisatorische und
gesetzliche Rahmenbedingungen

Die Gestaltung organisatorischer, struktureller und gesetzlicher Rahmenbedin-
gungen bildet die Voraussetzung fiir einen sozialvertridglichen und verantwor-
tungsvollen Umgang mit pradiktiver genetischer Testung. Dies wird in Hinblick
auf Uberlegungen zu einem méglichen nicht selektiven prédiktiven ,genetischen®
Screening umso wichtiger. Am zukiinftigen Umgang mit der humangenetischen
Diagnostik wird sich zeigen, ob die Resultate der Genanalysen zum gesellschaft-
lichen Nutzen verwendet oder fiir partikuldre Interessen missbraucht werden.
Der Zulassungs- und Refundierungsmodus fiir Gendiagnostika und -diagnose und
die rechtlichen Anforderungen an Qualitdtsstandards fir Beratung und Diagnos-
tik werden einen entscheidenden Einfluss auf die Art der Nutzung und auf die
Entwicklung der gesellschaftlichen Akzeptanz und Verbreitung haben (King 1995).

Die Durchfiihrung der genetischen Diagnostik und Beratung unterscheidet sich
grundlegend von anderen klinischen Testsituationen. Sie ist komplex und betrifft
die Risikoabschéitzung, die Interpretation der Befunde und die spezielle Bera-
tung der PatientInnen. Der erste Schritt ist die Identifizierung von Personen, die
von einem genetischen Test profitieren konnen. Die genetische Beratung ist in
allen Féllen eine wesentliche und unverzichtbare Komponente des Testprozesses.
Nach der osterreichischen Gesetzeslage ist sie vor und nach dem préadiktiven
Test zwingend vorgesehen (Jonas et al. 2002).

Die Organisation des genetischen Tests und die Beratung fiir das Mamma-
und kolorektale Karzinom hat sich in Osterreich unterschiedlich entwickelt: Die
genetische Diagnostik wird beim Mammakarzinom zentral vorwiegend an der
Universitatsklinik fiir Frauenheilkunde in Wien und die Beratung dezentral in
regionalen Beratungsstellen durchgefiihrt. Fiir die vererbbaren kolorektalen Kar-
zinomsyndrome erfolgt sowohl der genetische Test als auch die Beratung zentral
an der Universitdtsklinik fiir Chirurgie in Wien. In den Nachbarldndern Deutsch-
land und Schweiz sowie in Holland ist ebenso wie in Osterreich, ein gemeinsa-
mer Trend in Richtung (i) genetische Beratung im interdisziplindren Team an
speziellen Zentren, (i1) definierte Zugangskriterien fiir einen pradiktive geneti-
schen Test sowie (i11) Diagnostik in spezialisierten Labors zu verzeichnen (Jonas
et al. 2002).

In Osterreich sind die gesetzlichen Rahmenbedingungen fiir den Prozess des
(pradiktiven) genetischen Tests inklusive der notwendigen genetischen Beratung
im Gentechnik-Gesetz festgelegt. Besonderer Wert wird auf eine objektive, nicht
beeinflussende genetische Beratung vor und nach einer pradiktiven genetischen
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Testung gelegt. Auch im Hinblick auf die soziobkonomische Tragweite und den
Schutz der Konsumenten besteht die Notwendigkeit, die Zulassung und Kosten-
ubernahme vorhersagender genetischer Tests zu regeln.

Um fir die Durchfihrung pradiktiver Tests und genetischer Beratung auto-
risiert zu werden, bedarf es in Osterreich der Erfullung bestimmter gesetzlich
festgelegter Anforderungen (Dialog-Gentechnik/Arbeitskreis Health Technology
Assessment 2004). Fiir die Zulassung miissen in Osterreich AntragstellerInnen
neben der Qualifikation der verantwortlichen LaborleiterInnen und der Einhal-
tung der datenschutzrechtlichen Bestimmungen auch die interne und externe
Qualitatskontrolle darlegen. Dies betrifft auch Angaben zu den verwendeten Me-
thoden und stellt somit eine indirekte Zulassung auch des Tests dar. Eine Mog-
lichkeit zur systematischen Bewertung von Gentestsyetet das so genannte ACCE-
Modell; in diesem werden analytic and clinical validity, clinical utility, ethical,
legal and social implications bertcksichtigt. Die detaillierte Stellungnahme der
AntragstellerInnen zu diesen Bereichen soll EntscheidungstrigerInnen in Zulas-
sungsbehorden, bei Kostentriagern, in der Wirtschaft, Wissenschaft und Forschung
als Entscheidungsgrundlage dienen. Die Aufnahme von neuen genetischen Test-
methoden in die Routinediagnostik sowie die Ubernahme der Kosten durch ein
solidarische finanziertes Gesundheitssystem soll erst nach objektiver wissenschaft-
licher Beweisfiihrung und positiver Beurteilung erfolgen (Dialog-Gentechnik/Ar-
beitskreis Health Technology Assessment 2004; CDC 2003).

Neben den medizinischen und labortechnischen Uberlegungen sowie den Fra-
gen zur Honorierung sind weitere wesentliche Punkte, wie Datensicherheit und
der Trend zur Kommerzialisierung zu beachten: Die Gesundheitsdaten werden
den so genannten sensiblen Daten zugeordnet. Dies setzt Vertrauen und gesetz-
liche Regelungen, wie sie z. B. im 6sterreichischen Gentechnikgesetz festgehalten
sind, voraus: Nur der/die Patient/in darf iiber ihren Gebrauch bestimmen. Die Ein-
tragungen und Abldufe miussen transparent gestaltet und die Administration
vom Klinikbetrieb getrennt sein. Die Daten sollen anonym bzw. pseudonym re-
gistriert werden. In Osterreich ist es Arbeitgebern und Versicherungen gesetzlich
verboten, Ergebnisse von genetischen Untersuchungen anzunehmen, anzufordern
oder zu verwenden. Dies ist im § 67 Gentechnikgesetz festgehalten (Peissl 2002).

Die 6konomische Bedeutung molekularer Diagnostiken zeigt sich im Wachs-
tum des klinischen Marktes. Innerhalb eines Jahrzehnts ist er weltweit von 50
Millionen auf tiber eine Milliarde US-Dollar angewachsen. Die Verkaufszahlen
wurden fiur 2008 auf tiber $ 2 Milliarden US-Dollar geschétzt. Bei zunehmen-
dem Umfang der priadiktiven genetischen Diagnostik ist die Gewédhrleistung der
Qualitdt der Untersuchung sowie der genetischen Beratung gefihrdet. Es kann
davon ausgegangen werden, dass in Zukunft die Anzahl von fachlich geschulten
MitarbeiterInnen, BeraterInnen und qualifizierten Laboreinheiten nicht ausreicht.
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Deshalb gilt es schon jetzt, dem Trend zur Bedarfsweckung klare Rahmenbedin-
gungen entgegenzustellen. Da die Beratung das kostenintensivste Element im
humangenetischen Untersuchungsprozess ist, besteht die Gefahr, dass bei einer
zunehmenden ,Kommerzialiserung“ genau in diesem Bereich Einsparungen er-
folgen. Die Entkoppelung von Diagnostik und Beratung bedeutet die Gefahr ei-
ner breiten, unqualifizierten Nutzung der Gendiagnostik, welche durch die zu-
nehmende Leistungsfidhigkeit und Vereinfachung der Tests noch verstirkt wird
(Jonas et al. 2002).

Der Trend zur Kommerzialisierung wird auch durch Patentanmeldungen (z. B.
in den USA und der EU) und den daran gekoppelten Vertrieb von Gendiagnos-
tika-Sets, der zu enormen Umsatzzuwéchsen fihrt, sichtbar. Fir eine welt- bzw.
europaweite Gentestindustrie werden Normen und Harmonisierung auf allen Ebe-
nen benotigt. Viele Lénder haben derzeit noch keine offiziellen Kriterien fir die
Zulassung pradiktiver Gentests festgelegt, da der Fortschritt im Bereich der ge-
netischen Diagnostik die derzeitigen politischen und ethischen Rahmenbedingun-
gen uberholt (Kristoffersson et al. 1999).

Um die freie Verfiigbarkeit von Gentestdiensten im EU-Binnenmarkt zu for-
dern, ist eine Harmonisierung der Vorschriften und/oder Normen dulerst wiin-
schenswert, auch um einen gleichen Zugang von hoher Qualitidt zu gewéhrleis-
ten. Nur der Test selbst ist fiir eine z. B. europaweite Normung geeignet (Kris-
toffersson et al. 1999). Auf EU- und OECD-Ebene gibt es bereits Harmonisie-
rungsbestrebungen in Bezug auf technische Standards und auch gesetzliche Re-
gelungen fiir genetische Tests, da europaweit die unterschiedlichsten gesetzlichen
Gegebenheiten zu verzeichnen sind: Bereits im Jahr 2000 veranstaltete die OECD
in Wien einen Workshop zum Thema ,,Genetic Testing: Policy Issues for the New
Millennium®, um gemeinsame Bemiihungen zu grenziiberschreitend gultigen Mal3-
nahmen zu fordern. Im Jahr 2004 hat die Europdische Kommission Empfehlun-
gen zu ethischen, legalen und sozialen Aspekten bei Gentests veroffentlicht (Hasl-
berger 1998; OECD 2000; Europdische Kommission 2004).

Fir die Regulierung aller wesentlichen Belange der pradiktiven genetischen
Diagnostik ist aber neben gesetzlichen Malnahmen unbedingt auch eine gesell-
schaftliche Diskussion notwendig: , Mitbestimmen setzt ein gewisses Mal3 an Mit-
wissen voraus. Nur eine Gesellschaft, die tiber genetische Fragen Bescheid weil3,
kann tiber derart schwerwiegende Zukunftsfragen entscheiden® (Gruss 2001).
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3 Gesellschaftlicher Diskurs

Der biotechnologische Fortschritt fiihrt zu einer
tiefgreifenden Verdnderung des Menschenbildes
sowte des Selbstverstandnisses der Medizin.
(Kortner 2004)

Die technischen Verfahren der genetischen Diagnostik werden zunehmend ein-
facher, das Repertoire genetischer Tests vielfidltiger. Es wird von é&rztlich und
nicht-drztlich geleiteten Laboratorien angeboten. Diese Entwicklungen begiins-
tigen die unzutreffende Einschitzung, dass das , Ergebnis“ eines Tests immer ei-
ne eindeutige Prognose erlaubt und/oder ohne sachkundige Erlduterung fir die
PatientInnen hinreichend aufschlussreich sei. Den besonderen Chancen, die durch
die pradiktive Diagnostik realisiert werden kénnen, stehen hohe Qualitdtsanfor-
derungen und die Gefahr von Missbrauch gegeniiber. Folgende Problembereiche
erfordern spezielle Beachtung (Dialog-Gentechnik/Arbeitskreis Health Technolo-
gy Assessment 2004; Jonas et al. 2002): labortechnische Sicherheit, Schlussfol-
gerungen aus Testergebnissen, und die informationelle Dimension der Gendiag-
nostik (Beratung).

Genetische Testdaten konnen so zu berechtigten, aber auch zu ubertriebenen
Hoffnungen fithren, diese werden hiufig auch durch kolportierte falsche Meta-
phern geschiirt. Als wesentlich erscheint, den Paradigmenwechsel zu erkennen:
ArztInnen betreuen klinisch gesunde Menschen und ihre Familienverbénde. Die
identifizierte MutationstrigerIn weist eine ungenaue Risikoerhohung fiir das Auf-
treten einer genetisch bedingten Erkrankung auf. Es besteht die Gefahr, dass
technische Moglichkeiten gesellschaftliche Werte verdndern.

Durch die immer besser werdenden Technologien in Gentechnik und Biotech-
nologie wird der Eindruck des ,gldsernen Menschen® erweckt. Die Beflirchtung
vor einem ,genetischen ,Massenscreening” in der Bevolkerung wird immer groBer.
Doch vielleicht sind unsere Erwartungen auch tibertrieben, denn viele Fragen
sind noch ungeklért wie z. B.: Welchen Einfluss haben epigenetische Phdnomene?
Sie sind zum groBen Teil noch unbekannt in ihren Auswirkungen. Ist vor allem
bei komplexen Krankheitsbildern eine Zuordnung zu Verdnderungen im Genom
uberhaupt moglich?

Die kritische Auseinandersetzung mit diesen Beftirchtungen ist jedoch aus ak-
tueller und praxisrelevanter Sicht mehr als brisant, wurden doch bereits im Rah-
men einer deutschen Krankenversicherung — zwar in Kooperation mit der ,,Wis-
senschaft® in einem Forschungsprojekt — die Versicherten zu einem pradiktiven
genetischen Screening zwecks Detektierung einer genetischen Disposition fiir Ha-
mochromatose eingeladen (Tuffs 2004).
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Im Rahmen der prédiktiven genetischen Testung tritt die Frage nach der Sinn-
haftigkeit per se, nach dem zu erwartenden Nutzen und den méglichen Nachtei-
len der vorverlegten genetischen Diagnostik auf und ldsst generelle Aussagen zur
Problematik von Friitherkennungsuntersuchungen iiberlegenswert erscheinen:
,Die Fritherkennung, die zur Vorverlegung des individuellen Interventions- bzw.
Therapiebeginns fithrt, wird in wissenschaftlichen Kreisen kontrovers diskutiert,
da sie nicht immer nur von Vorteilen begleitet ist.“ (Rosenbrock 2004) Oft besteht
auch in diesem Zusammenhang ein Konflikt zwischen Sach- und Interessenslogik
der beteiligten Akteure.

Der konkrete Wert der priadiktiven genetischen Diagnostik ist abhédngig von
der jeweiligen Erkrankung selbst, den Test- und Fritherkennungsmethoden, der
Therapieeffektivitit sowie von den Kosten. Die offen stehenden Optionen fiir so
genannte ,gesunde“ Kranke sind unbefriedigend und limitiert: Die , Vorsorgepro-
gramme* entsprechen grofiteils Fritherkennungsuntersuchungen und die prophy-
laktischen chirurgischen Interventionen sind einschneidend. Problematisch er-
weist sich — wie schon eingangs hingewiesen — die immer grof3er werdende Kluft
zwischen der an sich labortechnisch moglichen (priadiktiven) genetischen Diag-
nostik und den folgenden begrenzten Handlungsmoglichkeiten.

Die neuen Testmoglichkeiten haben eine Verdnderung des Krankheitsbegriffes
und der Definition der ,phinotypischen Normalitat® zur Folge. Was als krank
oder gesund erwiinscht oder unerwiinscht eingestuft wird, ist kulturell variabel
und unterliegt zusétzlich einer individuell unterschiedlichen Einschitzung. Abge-
sehen davon ist es von enormer Bedeutung, den Blick fiir die Relationen zu wah-
ren und den Einsatz von Forschung, Wissen und Geld zur Losung zukinftiger
Probleme entsprechend richtig zu gewichten, auch in Anbetracht dessen, dass
uber 95 % der Behinderungen bei oder nach der Geburt erworben werden (Kiing
1995).

Die Betonung des genetischen Tests in Medien aller Art, welche klare kommer-
zielle Motivationen hat, basiert im Allgemeinen auf falschen Metaphern tiber die
Rolle, die der DNA und den Genen zukommt. Genauso wie der Korper kein sta-
tisches Modell ist, sondern von einem stdndigen Auf- und Abbau gepragt ist,
werden auch Gene in noch unbekannter Weise reguliert und in verschiedenen
Zyklen ,ein- bzw. ausgeschaltet®. Es wird noch Jahre dauern, um diese Daten in-
terpretieren, und Jahrzehnte, um diese zur Therapie einiger weniger Krankhei-
ten einsetzen zu konnen. Dateninformation zu besitzen, bedeutet noch nicht, die-
se Information auch praktisch niitzen zu kénnen (Vineis et al. 2001).

Speziell die pradiktive genetische Diagnostik bedarf einer differenzierten Be-
trachtung in Bezug auf den Stellenwert, den sie fiir die betroffenen Personen hat,
und auf die unterschiedliche Entscheidungsfindung beziiglich einer eventuellen
Inanspruchnahme dieser Methode. Wichtig erscheint, dass der reale Bezug zu
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klinischen Wirklichkeit (praxisrelevante Friherkennungs- und Therapieméglich-
keiten) und zur Lebenswirklichkeit der Betroffenen im Zentrum der genetischen
Beratung steht. Die objektive, nicht beeinflussende Kommunikation in der jewei-
ligen Beratungssituation ist die zentrale Forderung an genetische BeraterInnen.
Kommunizierte Wissenschaft in den Medien préagt besonders die 6ffentliche Mei-
nung — so tragen auch JournalistInnen einen wichtigen Beitrag zur Einschétzung
des Stellenwerts der pradiktiven genetischen Diagnostik in der Gesellschaft bei.

4 Ausblick

Die Prioritdtensetzung gesundheitspolitischer Ziele kann nicht nur durch na-
turwissenschaftliche Experten alleine erfolgen, sie soll auch gesellschaftlich dis-
kutiert werden: Der rasche Fortschritt in Forschung und Industrie kann die ge-
sellschaftliche Diskussion tiber den Bedarf an genetischer Diagnostik tiberholen.
Fir die Regulierung pradiktiver humangenetischer Untersuchungen, auch im
Hinblick auf die hdufigen ,,Volkskrankheiten“ mit hereditdrem Anteil — wie Zu-
ckerkrankheit und hoher Blutdruck —, ist eine gesellschaftliche Diskussion Vo-
raussetzung. Partizipative Ansétze wie z. B. die Burgerkonferenz ,,Streitfall Gen-
diagnostik®“ in Deutschland (2001), sowie das schweizerische Publiforum ,,Gen-
technik und Erndhrung® (1999) forcieren den Diskurs durch eine aktive Mitein-
beziehung der Bevilkerung an dieser Diskussion und erméglichen eine partizi-
pative Entscheidungsfindung.

Auch am ITA wurden die Brisanz und gesellschaftliche Tragweite dieser The-
matik erkannt. Genetische Fragestellungen wurden und werden in (Health) Tech-
nology Assessment-Projekten und durch aktive Teilnahme an themenspezifischen
Arbeitsgruppen immer wieder aus unterschiedlichen Perspektiven aufgegriffen.
Besonders ist auf die erste osterreichische BiirgerInnenkonferenz ,,Genetische
Daten — woher, wohin, wozu?“, initiiert durch den Rat fiir Forschung und Tech-
nologieentwicklung, im Juni 2003 in Wien hinzuweisen. Dieser partizipative An-
satz von Politikberatung in Osterreich wurde vom ITA wissenschaftlich begleitet
(Bogner 2004). Weitere Themen der Beschiftigung des ITA mit gendiagnosti-
schen Fragestellungen waren insbesondere die pradiktive humangenetische Diag-
nostik bei hereditdren Krebserkrankungen. Schwerpunkte: Mamma- und Ova-
rialkarzinom, Kolorektalkarzinom (Jonas et al. 2002); das laufende Projekt zum
,Post-genomischen Zeitalter: Wie verédndert die zunehmende Komplexitét die De-
batte Uber die Genetik?“; weiters war das ITA bei der Leitlinien-Erstellung fir
die Gendiagnostik fiir Erkrankungswahrscheinlichkeiten wissenschaftliche be-
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gleitend titig und nahm an den Arbeitskreisen ,,Genetische Diagnostik & Health
Technology Assessment® und ,,Genetische Beratung* teil.

Eine frithe Begleitung gendiagnostischer Anwendungen erscheint gerade vor
dem Hintergrund, dass Gesunde — nicht Kranke — tiber ihre Erkrankungswahr-
scheinlichkeiten aufgekldrt werden, nicht nur aus medizinischer, sondern insbe-
sondere aus psycho-sozialer und 6konomischer Perspektive von enormer Bedeu-
tung.
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