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Zusammenfassung A m 1. Februar 2010 ist das Gendiagnostikgesetz (GenDG) in Kraft 
getreten. Die Debatte um einige Regelungsbereiche, wie beispielsweise das Neugebore-
nenscreening, reißt nicht ab. Ein Aspekt des Gesetzes ist im Rahmen der Debatte um die 
Präimplantationsdiagnostik (PID) in Deutschland unter neuen Vorzeichen zu diskutieren: 
Das – international bislang einzigartige – Verbot der pränatalen Diagnostik so genannter 
spätmanifestierender Erkrankungen, die erst nach der Vollendung des 18. Lebensjahres 
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ausbrechen. In diesem Beitrag möchten wir Hinweise zur differenzierten Diskussion die-
ser in § 15(2) GenDG bestimmten Verbotsnorm liefern. Obgleich Argumente, insbeson-
dere das Recht auf Nichtwissen des geborenen Kindes, für ein solches Verbot sprechen, 
kommen wir aufgrund der medizinischen Sachlage und nach einer Analyse der Pro- und 
Kontraargumente aus ethischer und rechtlicher Sicht zu dem Schluss, dass ein generelles 
Verbot der pränatalen Diagnostik spätmanifestierender Erkrankungen im Sinne der Ziel-
setzung womöglich insuffizient ist sowie in der Begründung Inkonsistenzen zum bereits 
bestehenden Regelwerk aufweist, und lenken daher den Blick auf unter Umständen bes-
sere Alternativen.

Schlüsselwörter  Pränataldiagnostik · Spätmanifestierende Erkrankungen · Beratung · 
Gendiagnostikgesetz · Rechtswissenschaftliche Anwendungsprobleme

Is the prohibition of prenatal diagnosis of late-onset diseases in the German 
Genetic Diagnosis Act medically, legally and ethically justified? 

Abstract  Definition of the problem The German Genetic Diagnosis Act (Genetic Diagno-
sis Act, GenDG) became effective on February 1, 2010. Although this act was welcomed 
by many, the debate surrounding some regulatory areas, for example, screening newborns, 
continues. One aspect of this new legislation, however, has received little attention: the 
prohibition of prenatal diagnosis of so-called late-onset diseases—where first symptoms 
only develop after completion of the 18th year of life—constitutes an internationally 
unique prohibition. In this publication, we would like to contribute to a more differenti-
ated discussion of § 15(2) GenDG that sanctions this diagnosis. Arguments and conclusion 
There are arguments supporting this prohibition (especially the right of the child not to 
know). However, based on medical concerns as well as an analysis of ethical and legal 
pros and cons, we conclude that maintaining this general prohibition of diagnosing late-
onset diseases might be insufficient as well as inconsistent with other regulations; thus, 
possible alternatives are discussed.

Keywords  Prenatal diagnosis · Late onset diseases · Counselling ·  
Genetic diagnostics act · Problems of applied law

Einleitung

Das Gendiagnostikgesetz (GenDG) [11], am 24. April 2009 beschlossen und am 1. Februar 
2010 in Kraft getreten, regelt ein komplexes Handlungsfeld der Biomedizin. Um den Geset-
zestext war etliche Jahre gerungen worden [24, 25]. Gegenstand des vorliegenden Artikels 
ist eine Detailfrage des Gesetzes, die unter anderem in auffälligem Kontrast zur jetzigen 
Gesetzeslage zur Präimplantationsdiagnosik (PID) steht, nämlich das weder straf- noch 
bußgeldbewehrte, aber explizite Verbot einer pränatalen Diagnostik spätmanifestierender 
Erkrankungen in § 15(2) GenDG.

Im vorliegenden Beitrag werden zunächst Auslegungsprobleme dieser Passage des 
GenDG aus medizinischer Sicht geschildert. Die darauf folgenden Abschnitte thematisieren 
zentrale rechtliche und ethische Aspekte für bzw. gegen eine Aufrechterhaltung des Verbo-
tes. Es zeigt sich, dass ein Verbot der Diagnostik spätmanifestierender Erkrankungen im 
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Rahmen der Pränataldiagnostik zwar diskutabel, jedoch keineswegs unproblematisch ist 
und zudem nicht notwendig zu einem ebensolchen Verbot im Rahmen der PID führen muss.

Auslegungsprobleme des Gesetzestextes aus medizinischer Sicht

Viele genetisch bedingte Erkrankungen verursachen bereits bei der Geburt oder in den ers-
ten Lebensjahren klinische Symptome und fallen insofern eindeutig nicht unter die Formu-
lierungen des § 15(2) GenDG. Viel schwieriger ist hingegen zu bestimmen, welche Erkran-
kungen im Sinne des GenDG und dem damit verbundenen Stichtag als spätmanifestierend 
zu gelten haben. Aus medizinischer Sicht sind folgende Sachfragen klärungsbedürftig:

Definition des Ausbruchs einer Erkrankung

Als Kriterium für den Beginn einer Erkrankung kommen unter anderem in Betracht:

•	� das Auftreten erster subklinischer Symptome, etwa von pathologischen Laborparametern. 
Diese können Organschäden bzw. klinischen Symptomen um Jahre oder gar Jahrzehnte 
vorausgehen, aber dennoch irreversibel sein. Mitunter sind sie auch behandlungsbedürf-
tig (um spätere Organschäden zu verhindern), obwohl sie keinerlei subjektive Beschwer-
den verursachen. Beispiele hierfür sind etwa der Nachweis einer erhöhten Transferrin-
Sättigung im Blut von Anlageträgern für die Hämochromatose (einer genetisch bedingten 
Eisenspeicherkrankheit) oder die Identifikation erhöhter Cholesterinwerte im Serum von 
Individuen mit familiären (monogenen) Formen der Hypercholesterinämie;

•	� das Auftreten erster klinischer Symptome, auch wenn diese nicht behandlungsbedürftig 
sein müssen. So gibt es bei der Familiären adenomatösen Polyposis coli (FAP), einer 
durch Mutationen im APC-Gen verursachten erblichen Form von Darmkrebs, angebo-
rene gutartige Veränderungen des Augenhintergrundes (Kongenitale Hypertrophie des 
retinalen Pigmentepithels, CHRPE), die bei positiver Familienanamnese auch als diag-
nostisches Kriterium verwendet werden können. Die ersten Polypen als Krebsvorstufen 
werden bei Patienten mit klassischer FAP durchschnittlich im Alter von ca. 16 Jahren be-
obachtet, unbehandelt entwickelt sich durchschnittlich im Alter von 39 Jahren aus einer 
der Krebsvorstufen ein Dickdarmkarzinom. Bei der attenuierten FAP (einer milderen 
Variante der Erkrankung, die u. a. durch weniger schwerwiegende Mutationen im APC-
Gen verursacht wird) manifestieren sich Polypen und Dickdarmkarzinome hingegen im 
Durchschnitt 10–15 Jahre später als bei der klassischen FAP. Dennoch ist die klinische 
Variationsbreite so groß, dass innerhalb einer betroffenen Familie auch dann, wenn nur 
Darmkrebserkrankungen im Erwachsenenalter aufgetreten sind, bei Nachkommen eines 
Anlageträgers oder einer Anlageträgerin eine Karzinombildung schon im Jugendalter 
nicht ausgeschlossen werden kann [1];

•	� das Auftreten des Vollbilds der Erkrankung, also z. B. der typischen Organschäden bei 
Hämochromatose oder eines Karzinoms bei erblichen Krebserkrankungen.

Ermittlung des Erkrankungsalters

Die Formulierung im GenDG lässt offen, ob für ein Verbot pränataler Diagnostik eine 
Manifestation der in Rede stehenden Krankheit vor Vollendung des 18. Lebensjahres nicht 
möglich oder lediglich unwahrscheinlich sein soll. Gemeint sein könnte das durchschnittli-
che Erkrankungsalter – beim Heriditären Non-Polyposis-Colon-Carcinom (HNPCC), einer 
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weiteren Form erblichen Darmkrebses, beträgt dieses z. B. 43 Jahre – oder das früheste je 
beschriebene Erkrankungsalter. Für das HNPCC liegt Letzteres bei knapp unter 18 Jah-
ren für mono-allelisch Betroffene (d. h. für Individuen, bei denen „nur“ eine der beiden 
Kopien des ursächlichen Gens mutiert ist) und bei deutlich unter 10 Jahren für bi-allelisch 
Betroffene (bei denen beide Kopien des ursächlichen Gens mutiert sind – was sehr selten 
vorkommt).

Der Gesetzestext lässt sich aber auch so interpretieren, dass bei der Entscheidung für 
oder gegen eine vorgeburtliche genetische Diagnostik das anhand der jeweiligen Familien-
anamnese abgeschätzte oder aus der Literatur über die im individuellen Fall vorliegende 
Mutation entnommene „individuell zu erwartende“ Erkrankungsalter zugrunde gelegt wer-
den soll.

Definition des anerkannten Standes von Wissenschaft und Technik

Der Gesetzestext impliziert, dass für alle pränatal diagnostizierbaren Krankheiten objek-
tiv oder zumindest im wissenschaftlichen Konsens bestimmbar sei, in welchem Alter sie 
mit welcher Wahrscheinlichkeit eintreten werden. Die überwiegende Zahl der monogenen 
Erkrankungen ist aber seltener als genetisch mitbedingte Erkrankungen. In der wissen-
schaftlichen Literatur stehen daher in vielen Fällen nur unzureichende Informationen zum 
Krankheitsverlauf zur Verfügung. Zudem gibt es in den Fachpublikationen aus prinzipiellen 
Gründen einen bias hin zur Erfassung von schwereren Krankheitsverläufen. Die Abschät-
zung des Erkrankungsalters anhand des „anerkannten Stands der Wissenschaft“ ist daher 
mit großen Unsicherheiten behaftet. Dies gilt umso mehr, wenn nach sog. Genotyp-Phäno-
typ-Korrelationen gesucht wird, d. h. wenn versucht wird, anhand der wissenschaftlichen 
Literatur oder einschlägiger Datenbanken den Krankheitsverlauf für bestimmte Mutatio-
nen innerhalb der für die Krankheit klinisch bekannten Schwankungsbreite vorherzusagen. 
So sind beispielsweise in der BIC-Datenbank zu Mutationen in den „Brustkrebs-Genen“ 
BRCA1 und BRCA2 mehrere hundert Einzelmutationen gelistet, die teils aus zahlreichen 
Familien bekannt und in ihren klinischen Auswirkungen gut charakterisiert sind. Keines-
wegs selten kommt es jedoch vor, dass Mutationen nur aus einzelnen Familien bekannt sind 
oder sich in einer untersuchten Familie weltweit erstmalig finden. Die Abschätzung des 
Erkrankungsalters anhand der individuellen Familienanamnese dürfte also ebenfalls aus-
gesprochen fehleranfällig sein, da in diesen Fällen die Stichprobe meist sehr klein ist und 
viele genetische Erkrankungen selbst innerhalb derselben Familie eine große Variabilität im 
Krankheitsverlauf zeigen.

Zusammenfassend muss man daher festhalten, dass der pränatale Nachweis einer gene-
tischen Veränderung aus medizinischer Sicht praktisch nur bei schon zum Zeitpunkt der 
Geburt oder frühkindlich manifestierenden Erkrankungen und Entwicklungsstörungen – 
dem Begleittext zum GenDG entsprechend – eine deterministische Prädiktion leisten kann. 
Für viele genetisch bedingte Erkrankungen – auch und insbesondere für die im Zusam-
menhang mit dem GenDG besonders diskutierten neurodegenerativen Erkrankungen und 
familiären Tumorleiden – sind pränatal allenfalls probabilistische Prädiktionen für den Zeit-
punkt des Krankheitsausbruchs möglich. Welcher genetische Test zur ersteren und welcher 
zur letzteren Kategorie zählt, wird hierbei nicht immer eindeutig zu klären sein.
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Rechtliche und ethische Überlegungen

Das Verbot der vorgeburtlichen genetischen Untersuchung spätmanifestierender Krankhei-
ten geht auf eine durch den Ausschuss für Gesundheit kurz vor Verabschiedung des GenDG 
am 22.4.2009 eingefügte Passage zurück ([10], S. 17, 30, 35 ff.). Diese Ergänzung in § 15 
GenDG wurde erst zwei Tage vor der Gesetzesannahme durch den Deutschen Bundestag 
bei der abschließenden Beratung des Regierungsentwurfs im Gesundheitsausschuss auf 
Antrag der CDU eingefügt. Auf die Notwendigkeit einer weiterführenden Diskussion dieser 
Regelung haben wir bereits 2009 hingewiesen [25].

Zentrales Argument des Gesetzgebers war die Feststellung, dass das Recht auf Nicht-
wissen des heranwachsenden Kindes bzw. des späteren Erwachsenen gefährdet werde. 
Der Embryo wie auch der Fötus werden als zukünftige nicht einwilligungsfähige Person 
definiert, für welche der Schutzbereich des § 14 GenDG gilt. Danach darf eine genetische 
Untersuchung bei nicht einwilligungsfähigen Personen nur vorgenommen werden, wenn 
diese „erforderlich ist, um bei der Person eine genetisch bedingte Erkrankung oder gesund-
heitliche Störung zu vermeiden oder zu behandeln oder dieser vorzubeugen“, wenn sie „in 
der ihr gemäßen Weise so weit wie möglich verständlich gemacht worden ist, und (die Per-
son) diese Untersuchung […] nicht ablehnt“ ([11], § 14 Abs 1 und 2 GenDG). Zudem wird 
in der Begründung zum Verbotsantrag davon ausgegangen, dass das Wissen um die Erkran-
kung des Kindes selbst zu schwer zu lösenden familiären Problemen führen werde. Das 
Verbot soll außerdem mit der Intention erfolgen, den Schutz des Ungeborenen zu gewähr-
leisten und späte Abbrüche zu vermeiden: Man konstatierte dabei, dass das Wissen um die 
Erkrankung für die Schwangere zu einer Unzumutbarkeit der Weiterführung der Schwan-
gerschaft führen könnte.

Im Vordergrund der Begründung durch den Gesetzgeber stehen also Überlegungen zum 
Allgemeinen Persönlichkeitsrecht des Kindes, nämlich Grundrechtsträgerschaft, Men-
schenwürde und Recht auf Leben (Art. 2 I in Verbindung mit Art. 1 I Grundgesetz GG) 
und das ebenfalls unter das allgemeine Persönlichkeitsrecht fallende Recht auf Wissen bzw. 
Nichtwissen über die eigene genetische Disposition und die informationelle Selbstbestim-
mung sowie der Schutz persönlicher Daten vor dem Zugriff Dritter. Darüber hinaus spielen 
Folgen- und Zumutbarkeitserwägungen bezüglich der Inanspruchnahme pränataler Diag-
nostik durch die Schwangere eine Rolle und die Konsequenzen eines pränatal erlangten 
Wissens bezüglich spätmanifestierender Erkrankungen auf die Schwangere, die Familie und 
das ungeborene Leben.

Beide Begründungen geben die für die ethische und rechtliche Analyse maßgeblichen 
Themenbereiche des Diagnostikverbots vor, die im Folgenden genauer untersucht werden 
sollen: (1) die Verhinderung von Schwangerschaftsabbrüchen und (2) das Recht des gebo-
renen Kindes auf Nichtwissen.

Schutz des Lebens und Vermeidung von Schwangerschaftsabbrüchen

Zentrale Argumente zur moralischen Zulässigkeit von Schwangerschaftsabbrüchen rekur-
rieren häufig auf Abwägungen zwischen (Personen-)Rechten der Schwangeren und frag-
lichen Rechten bzw. dem moralischen (Würde-)Status des Fötus. Damit werden Rechte und 
Würde als zentrale Begriffe zugrunde gelegt. Auf Seiten der Schwangeren steht hierbei 
das Recht auf Freiheit (oder Privatheit) der Entscheidungen, die das eigene Leben elemen-
tar betreffen. Dieses Recht muss mit einem etwaigen Recht des Fötus auf Leben abge-
wogen werden. Wird der Schutzanspruch für den Fötus absolut verstanden, so werden  
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Schwangerschaftsabbrüche prinzipiell unzulässig – unabhängig von der Begründung der 
Abbruchsabsicht.1

Anders liegt der Fall, wenn dem Fötus nicht der volle moralische (Würde-)Status bzw. 
nicht die vollen (Personen-)Rechte zugesprochen werden. Eine abgestufte Status- und 
Schutzkonzeption lässt eine Abwägung zwischen den Rechten der Schwangeren und Schutz-
ansprüchen des Fötus und damit unter Umständen auch die Entscheidung zu einem Abbruch 
der Schwangerschaft zu. Von besonderer Bedeutung sind als ethisch relevant angesehene 
zeitliche Begrenzungen der Stufung, die sich aus dem Schwangerschaftsalter ergeben. Der 
Zeitpunkt der extrauterinen Lebensfähigkeit (oder aber wie in Deutschland einerseits die 12. 
SSW p.c. und andererseits der Zeitpunkt der Geburt) sind hier Beispiele.

Der deutsche Staat nimmt durch seine Gesetzgebung die Aufgabe wahr, abhängig vom 
Schwangerschaftsalter und dem damit einhergehenden Schutzstatus des Föten für dessen 
Lebensschutz einzutreten und gegebenenfalls die Rechte der Schwangeren einzuschränken. 
Aus Art. 2 Abs. 2 Satz 1 GG ergibt sich seit Erklärung der Verfassungswidrigkeit der im Jahr 
1974 verabschiedeten Fristenlösung des Parlaments vom 25.02.1975 durch das Bundes-
verfassungsgericht (BVerfG) die Pflicht des Staates, das einzelne menschliche Leben und 
die Gesundheit wirksam gegen Übergriffe Dritter zu schützen [4]. Dies gilt auch für das 
ungeborene Leben. Rechtlicher Schutz gebührt dem Föten demzufolge auch gegenüber sei-
ner Mutter. Diese Interpretation ist jedoch (rechts-)ethisch umstritten, die Verhältnisbestim-
mung zwischen Rechten der Schwangeren und denjenigen des ungeborenen Kindes wird 
auch in internationaler Perspektive nicht durchgängig in dieser Form getätigt. Für die WHO 
ist beispielsweise die prinzipielle Möglichkeit eines Schwangerschaftsabbruches, wenn die-
ser von der Frau gewünscht ist, grundlegend Teil ihrer reproduktiven Freiheit ([15], S. 50).

Unabhängig davon muss geprüft werden, ob das Verbot der Diagnostik spätmanifes-
tierender Erkrankungen überhaupt ein geeignetes Mittel darstellt, das Leben des Fötus zu 
schützen.

Faktische Wirksamkeit des Verbotes im Sinne des Lebensschutzes

Der fragliche § 15 Abs. 2 des GenDG verbietet lediglich die Diagnostik bestimmter geneti-
scher Dispositionen im Inland, nicht jedoch einen Schwangerschaftsabbruch. Auf der einen 
Seite kann argumentiert werden, dass das Verbot als mindestens zweckdienlich und somit 
auch als geeignet einzustufen ist, um das Leben des Föten zu schützen, da die Eltern über 
die Disposition des ungeborenen Kindes für eine spätmanifestierende Erkrankung keine 
Kenntnis erlangen können.

Auf der anderen Seite ist diese Zweckdienlichkeit eines Verbots in Frage zu stellen. Hat 
ein Paar Kenntnis von einer familiären Disposition (wie etwa in den Familien, in welchen 
ein Elternteil eines Partners an der Chorea Huntington erkrankt ist), kann es die Diagnos-
tik im Ausland durchführen lassen. Auf der Basis des Ergebnisses kann das Paar dann in 
Deutschland geltend machen, dass für die Schwangere die Geburt eines Kindes z. B. mit 
der Disposition für Chorea Huntington eine psychisch so extreme Belastung darstellt, dass 
dies einen Schwangerschaftsabbruch rechtfertigt. Die Feststellung der Unzumutbarkeit für 
die Schwangere ist an der jeweils persönlichen Situation auszurichten. Es verbieten sich 
pauschale Urteile.2

1  Die vitale Gefährdung der Schwangeren würde die einzige Ausnahme bilden.
2  Anders dagegen Vogel, der argumentiert es könne objektiv festgestellt werden, dass bei spätmanifestieren-
den Erkrankungen grundsätzlich keine „rechtserhebliche Belastung“ vorliege ([30], S. 326).
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Es könnte sogar dazu kommen, dass eine Schwangere auch ohne Bestätigung durch eine 
Diagnostik das prinzipielle, familiär bedingte Risiko einer schweren spätmanifestierenden 
Erkrankung für sich als unzumutbare Belastung ansieht und einen Abbruch vornehmen 
lässt. Bei schwerwiegenden und unvermeidlich eintretenden Erkrankungen ist demnach zu 
befürchten, dass durch das Diagnostikverbot die Geburt von Kindern zwar verhindert wird, 
aber entgegen der Intention des Gesetzgebers durch Schwangerschaftsabbrüche ohne vor-
ausgegangene Diagnostik. In solchen familiären Risikokonstellationen würde die Pränatal-
diagnostik die Entscheidung für die Geburt eines nicht betroffenen Kindes gerade ermög-
lichen können.

Prinzipielle Probleme der Lebensschutz-Begründung

Wenn die Diagnose spätmanifestierender genetisch bedingter Erkrankungen unabhängig 
vom Zustand der Schwangeren nicht mehr zu einem Schwangerschaftsabbruch führen darf, 
geht der Staat hinter seine eigenen Vorgaben zurück und erklärt die Schwere des Schwan-
gerschaftskonflikts in diesen Fällen als per se nicht ausreichend, um darauf eine medizini-
sche Indikation für einen Schwangerschaftsabbruch zu begründen.

Dies bedeutet, dass er entweder grundsätzlich die Rechte der Schwangeren bzw. die 
Bedeutung des durch die Besonderheit der Beziehung zwischen Schwangerer und Fötus 
bedingten Konfliktes für die Beurteilung der Zulässigkeit von Schwangerschaftsabbrüchen 
in Frage stellt. Oder aber er spricht dem Fötus mit pränatal diagnostiziertem Down-Syn-
drom oder Mukoviszidose einen anderen (geringeren) moralischen Schutzstatus zu als dem 
Fötus mit pränatal diagnostizierter Huntington-Anlage. Beide Interpretationsmöglichkeiten 
wären aus ethischer Sicht höchst fragwürdig.

Das Recht des zukünftigen Kindes auf Nichtwissen

Etwas anders gelagert erscheint die Bewertung bezüglich des Rechts auf Nichtwissen des 
späteren Kindes. Hier geht es nicht um staatliche Eingriffe in Entscheidungen zum Schwan-
gerschaftsabbruch, sondern um die generelle Zulässigkeit eines Diagnostikangebotes.

Grundrechtsträger ist jede natürliche Person. Das Recht auf Wissen um die eigene gene-
tische Disposition ist eine besondere Ausprägung des Rechts auf Selbstbestimmung. Die 
Kenntnis der eigenen genetischen Identität steht unzweifelhaft dem Träger der genetischen 
Information zu. Hier geht es jedoch nicht um die eigenen genetischen Anlagen, sondern um 
die eines Dritten und zwar um die des (eigenen) Kindes. Unstrittig haben Eltern das Recht 
auf Kenntnis über den Gesundheitszustand ihrer Kinder nach der Geburt. Ärzte sind gegen-
über den Eltern verpflichtet, sämtliche Informationen über eventuelle Krankheitsbilder mit-
zuteilen, damit die Eltern zugunsten des Kindes handeln können. Dies gilt folglich auch für 
den Fötus. Ob die Eltern jedoch auch ein darüber hinaus gehendes Recht auf Kenntnis der 
genetischen Ausstattung ihres zukünftigen Kindes haben, wenn diese Informationen nicht 
unmittelbar für das Verständnis des Gesundheitszustandes wichtig sind, ist umstritten.

Der Fötus ist noch kein Grundrechtsträger ([19], s. Art. 2, Rn. 9; [21, 22]). Daher scheidet 
die unmittelbare Anwendung des Rechts auf Nichtwissen auf den Fötus aus ([12], Art. 2 I, 
Rn. 78–80; [26], S. 599). Man könnte die gesetzlich getroffene Regelung demnach ledig-
lich als einen vorbeugenden Rechtsschutz beschreiben, der die künftigen Selbstbestim-
mungsrechte des noch nicht geborenen Kindes betrifft (vgl. [18], S. 185–200). Es gibt aber 
auch Gründe für eine differenziertere Betrachtung des Rechts auf Nichtwissen. Da Kinder 
eine zunehmende Einsichtsfähigkeit in die Problematik der familiären Risikodispositionen 
haben, wird aus einem „Nicht-Wissen“ bei den Heranwachsenden eine zunehmende Unge-
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wissheit über die eigene Betroffenheit, die psychisch sehr belastend sein kann und vor wel-
cher die Paare, die sich für eine solche Diagnostik entscheiden, ihr zukünftiges Kind unter 
Umständen eben bewahren wollen.

Aspekte der ärztlichen Verantwortung

Auch wenn das Recht auf Nichtwissen nicht unmittelbar auf den Fötus angewendet werden 
kann und ein Diagnostikverbot keinesfalls ein unbeschwertes Leben für Familien bedeutet, 
die um ihr Risiko für eine spätmanifestierende Erkrankung wissen, muss aus ethischer Sicht 
gefragt werden, ob von ärztlicher Seite pränatal eine Diagnostik angeboten werden darf, die 
bei dem gleichen Kind postnatal mit gutem Grund nicht durchgeführt werden sollte.

Prädiktive Untersuchungen ohne unmittelbare, im Kindesalter medizinische Relevanz 
sollten gemäß geltender berufsrechtlicher Moratorien (vgl. dazu u. a. die „Richtlinie der 
Gendiagnostik-Kommission“ [14]; ebenso [2]) bei noch nicht einwilligungsfähigen Kin-
dern nicht durchgeführt werden, da die Informationen aus diesen Untersuchungen die 
zukünftigen Entscheidungs- und Handlungsmöglichkeiten der Kinder zu stark einschränken 
würden. Es soll ihnen die künftige Entscheidung überlassen werden, ob sie mit oder ohne 
dieses prädiktive Wissen leben möchten. Entsprechend der zentralen Geltung, die Selbst-
bestimmtheit und Entscheidungsfreiheit nach unserem Verständnis von moralischem Status 
und Menschenwürde (sowie den damit verbundenen Rechten) haben, wird eine derart weit-
reichende Einschränkung ethisch und berufsrechtlich als schwerer Eingriff bewertet und 
abgelehnt.

Aus welchem Grund nun könnte es erlaubt sein, eben jenen Eingriff pränatal doch zu 
erlauben und dem Wunsch der Eltern nach Information nachzukommen? Muss die Güterab-
wägung vorgeburtlich derart verändert werden, dass das Recht der Schwangeren auf Infor-
mation über den genetischen Status des Fötus den Schutz von dessen postnatalem Nicht-
wissen überwiegt? Hierbei wird das Augenmerk vor allem auf dessen moralischen Status 
gerichtet sein: Entspräche dieser dem vollen moralischen Personenstatus, müsste die Dia-
gnostik verboten sein. Wird es (noch) nicht als Träger eines moralischen Status angesehen, 
so ist jede Form von Diagnostik zulässig, die dem Kind und der Schwangeren dient. In der 
Regel wird von einem abgestuften, aber von Beginn an vorhandenen moralischen Status 
ausgegangen. Ist dieser für unsere Fragestellung in relevanter Hinsicht vorgeburtlich anders 
zu bewerten als nachgeburtlich? Auch Neugeborene sind – was Entscheidungen und Selbst-
bestimmtheit angeht – nur als potenziell Handlungsfähige zu beurteilen. Der durch die Dia-
gnostik vorgenommene Eingriff in ihre Handlungsmöglichkeiten wird auch bei ihnen erst 
zukünftig zum Tragen kommen. Föten befinden sich in einem früheren Abschnitt dieser Ent-
wicklung, aber es kann von einer prinzipiellen Kontinuität der Entwicklung ausgegangen 
werden, die nur schwer den substanziellen Unterschied liefert, der zu einer Neubewertung 
der Situation erforderlich wäre. Daher können auch die ab dem Zeitpunkt der Geburt gelten-
den Bedenken gegenüber einer prädiktiven Testung pränatal nicht irrelevant sein. Die ärzt-
liche Verantwortbarkeit eines solchen pränatalen Diagnostikangebotes muss auf der Basis 
dieses Argumentes in Zweifel gezogen werden, da zwischen vor- und nachgeburtlicher 
Situation aus unserer Sicht keine normativ hinreichenden Gründe für eine grundsätzliche 
Neubewertung aufgeführt werden können.

Die Unbedenklichkeit wäre dann gegeben, wenn die Kontinuität zwischen ungeborenem 
Kind und handlungsfähiger Person sicher nicht gegeben wäre, wenn also in jedem Fall nach 
einer solchen Testung (und auffälligem Ergebnis) die Schwangerschaft abgebrochen würde. 
Es bestehen nach gegebener Datenlage wenig Zweifel, dass in der Regel eine pränatale 
Diagnostik spät(er) manifestierender Erkrankungen durchgeführt wird, um bei positivem 
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Befund die Option des Schwangerschaftsabbruchs zu haben. Es besteht aber ebenso kein 
Zweifel, dass keine Frau zu einem Schwangerschaftsabbruch gezwungen werden kann. 
Daher ist es möglich, dass nach positivem pränatalen Befund ein Kind geboren wird, über 
welches bereits bei seiner Geburt ein prädiktives Wissen über seine genetische Ausstat-
tung vorhanden ist. Man kann also argumentieren, dass die Diagnostik spätmanifestierender 
Erkrankungen die Autonomie des zukünftigen Kindes einschränken kann – und dies unab-
hängig von dem moralischen Status, den wir einem Fötus zum Zeitpunkt der Diagnostik 
zusprechen.

Dieses Dilemma wird bei der PID vermieden, weil die betroffenen Embryonen in aller 
Regel nicht implantiert werden. Hiermit kann das nach Auffassung der Autoren gewich-
tigste Argument für ein Verbot der genetischen Diagnostik spätmanifestierender Erkrankun-
gen im Rahmen der Pränataldiagnostik auf die PID so nicht angewendet werden.

Unschärfen durch die Einführung eines Stichtags

In § 15(2) GenDG wird der Begriff „Stichtag“ nicht verwendet. Der Sache nach führt das 
Gesetz jedoch einen Stichtag ein, da es pränatale Diagnostik nicht für Krankheiten zulässt, 
die voraussichtlich erst nach Vollendung des 18. Lebensjahrs auftreten ([22], S. 246–253). 
Dieser Stichtag hat das Ziel, einen Ausgleich herzustellen zwischen dem aktualen Recht 
der potenziellen Eltern auf Wissen sowie ihrem Recht auf reproduktive Selbstbestimmung 
einerseits und dem futurischen unterstellten Recht des noch nicht geborenen Kindes auf 
Nichtwissen um sein Genom andererseits.

Der Gesetzgeber hat in der Vergangenheit mehrfach Stichtagsregelungen erlassen, unter 
anderem beim Stammzellgesetz. Zu Stichtagsregelungen hat das Bundesverfassungsgericht 
Kriterien der Zulässigkeit genannt. Im Kern geht es darum, ob die Einführung der Voll-
endung des 18. Lebensjahrs als Stichtag notwendig war, ob er willkürfrei und sachgerecht 
erscheint. Im Licht dieser Kriterien ist vor allem der Zeitpunkt zu prüfen, den der Gesetz-
geber im GenDG § 15 Abs. 2 festgelegt hat.

Auf der einen Seite sprechen gute Gründe dafür, Willkürfreiheit und Sachgerechtigkeit 
anzunehmen. Mit dem 18. Lebensjahr wird das Kind volljährig, damit mündig, und kann 
grundsätzlich selbst über sein Leben entscheiden. Zahlreiche Leitlinien und Empfehlungen 
wurden entsprechend mit der Tendenz erstellt, einen präsymptomatischen Test bei Minder-
jährigen abzulehnen, damit das Kind seine informationelle Selbstbestimmung wahren kann 
[27].

Die Sachdienlichkeit und Willkürfreiheit des Stichtags erscheint jedoch, wie bereits dar-
gestellt, vor allem aufgrund der medizinischen Abgrenzungsprobleme fragwürdig. Da die 
Grenzen des Manifestationsalters so genannter spät (eigentlich „später“) manifestierender 
Erkrankungen fließend sind, es unklar ist, wann nach dem „anerkannten Stand der Wis-
senschaft und Technik“ eine spätmanifestierende Erkrankung besteht und ab wann diese 
behandlungsbedürftig ist, erscheint die Stichtagsregelung willkürlich, weder notwendig 
noch sachgerecht. Sie wird auch der Situation der Schwangeren nicht gerecht, die – bei prin-
zipiellem Wissen um eine mögliche Disposition des Kindes durch eine bereits vor pränataler 
Diagnostik bekannte familiäre Belastung – die Geburt eines Kindes für sich als unzumutbar 
empfinden kann. Hiermit bestehen erhebliche Zweifel, ob das nun geltende Verbot dem 
Gleichheitsgrundsatz nach Art. 3 I GG entspricht oder eine ungerechtfertigte Ungleichbe-
handlung darstellt.

Das am 7.7.2011 verabschiedete Gesetz zur Präimplantationsdiagnostik (PID) hält die 
Option einer PID auf spätmanifestierende Krankheiten offen. Die Problematik vorgeburt-
licher Diagnostik auf spätmanifestierende Krankheiten wurde zwar bei den Beratungen über 
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ein Präimplantationsdiagnostikgesetz erörtert. Es wurde gefordert, das Verbot einer solchen 
Diagnostik auf die PID auszuweiten. Die Bundesärztekammer nannte hingegen Argu-
mente, die dafür sprechen, dass nach Beratung im Einzelfall auch auf spätmanifestierende 
Krankheiten hin eine PID statthaft sein solle ([3], S. 1704, 1706, 1707). Noch weiter ging 
die Überlegung, der zufolge die Einsicht in die Problematik eines „Stichtags“, die bei den 
Debatten zur PID zutage trat, dazu führen sollte, eben auch § 15 II GenDG kritisch zu über-
denken und das strikte Verbot der PND auf spätmanifestierende Krankheiten aufzuheben 
([21]; [23], S. 429).

De facto ist die Diagnostik spätmanifestierender Erkrankungen in anderen Ländern tat-
sächlich eine der Hauptindikationen für PID überhaupt [16].

Beispiele für Alternativen zur gesetzlichen Verbotsregelung

Die deutsche Verbotsregelung einer pränatalen Diagnostik spätmanifestierender Erkrankun-
gen ist soweit uns bekannt einzigartig. Es existieren für die postnatale präsymptomatische 
Diagnostik bei Kindern (auch in Deutschland) zudem keine Verbotsregelungen, sondern 
allein berufsrechtlich eingeschränkt wirksame Moratorien. Verschiedene weitere nationale 
europäische und internationale Regelungen nehmen jedoch auf die Situation Bezug, so 
beispielsweise die Bioethikkonvention aus dem Jahr 1997 [13], der „Genetic Information 
Nondiscrimination Act of 2008 (GINA)“ aus den USA [5], das Gentechnikgesetz (GTG) in 
Österreich von 2011 [28] oder das Schweizer „Gesetz über genetische Untersuchungen am 
Menschen (GUMG)“ aus dem Jahr 2004 [29].

Im österreichischen Gesetz ist die Pränataldiagnostik und damit die vorgeburtliche Diag-
nostik spätmanifestierender Erkrankungen nicht in eigenen Paragraphen geregelt (§§ 65(1), 
69(1) GTG). Ein Beispiel für ein praxisnahes Verfahren bietet ein Konsensus-Statement, 
das vorwiegend von den ärztlichen Mitarbeitern einer Wiener Frauenklinik unterzeichnet 
wurde. Die Mehrheit der Unterzeichner schlug ein abgestuftes Vorgehen vor: Im ersten 
Schwangerschaftstrimenon sollte der Wunsch der Schwangeren nach einer PND für spätma-
nifestierende Erkrankungen akzeptiert werden; in einem späteren Stadium wäre das Recht 
des ungeborenen Kindes auf informationelle Selbstbestimmung vorrangig [20].

Das Schweizer Gesetz nimmt auf spätmanifestierende Erkrankungen keinen direkten 
Bezug. Es enthält hinsichtlich der vorgeburtlichen Diagnostik folgenden Passus: „Es ist 
verboten, Eigenschaften des Embryos oder des Fötus zu ermitteln, welche dessen Gesund-
heit nicht direkt beeinträchtigen“ ([29], S. 5). Anhaltspunkte für eine nähere Eingrenzung 
des Gesundheitsbegriffs werden nicht gegeben. Darüber hinaus soll eine pränatale Diagnos-
tik auch der individuellen Lebensplanung und Familienplanung dienen. Nach Meinung der 
Schweizer Ärzteschaft fordert das Gesetz keinen ausdrücklichen Verzicht auf eine präsym-
ptomatische Diagnostik an Minderjährigen. Es sollte dennoch auf das Recht des Kindes auf 
informationelle Selbstbestimmung geachtet werden. Eine Gefährdung dieses Rechts trete 
insbesondere dann ein, wenn ein Gentest an einem Fötus durchgeführt wird und nach einem 
positiven Befund auf einen Abbruch verzichtet wird. In diesem Fall könne es – ganz abge-
sehen von den ethischen Konflikten – auch zu emotionalen Belastungen der Eltern kommen, 
wenn sie entscheiden müssen, ob und wann dem Kind der genetische Status mitgeteilt wird, 
und selbst das prädiktive Wissen um die zukünftige Erkrankung ihres Kindes verarbeiten 
müssen.

Ähnlich argumentiert das Advisory Committee of Genetic Testing (ACGT) des britischen 
Department of Health [17]. Es hält die Pränataldiagnostik spätmanifestierender Krankhei-
ten für grundsätzlich zulässig, wenn sie von einer ausführlichen Beratung begleitet wird. 
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Problematisiert wird, wie auch in anderen Richtlinien, in viel stärkerem Maß die genetische 
Diagnostik an Minderjährigen bzw. nicht Einwilligungsfähigen. Ein besonderes Problem 
sieht das ACGT ebenfalls darin, nach einem positiven Test die Schwangerschaft nicht abzu-
brechen. In diesem Fall gibt der Test Auskunft über den genetischen Status des geborenen 
Kindes und widerspricht damit der in dem Report gleichfalls geforderten Zurückhaltung in 
Bezug auf einen prädiktiven Test an Minderjährigen. Die Entscheidung müsse zum Besten 
des Kindes geschehen und erfordere eine eingehende Diskussion unter Berücksichtigung 
rechtlicher Regelungen zur Sicherung des Kindeswohls [17].

In den genannten Ländern wird, wie in Deutschland zuvor auch, auf Beratungsregelun-
gen im Rahmen der Arzt-Patient-Beziehung abgestellt. Ihnen ist gemeinsam, dass sie das 
Angebot einer individuellen Beratung der Schwangeren und Paare als angemessen emp-
fehlen. In Deutschland muss im Zusammenhang mit Pränataldiagnostik verpflichtend eine 
genetische Beratung erfolgen (§ 15 Abs. 3 GenDG). Betroffenen soll eine adäquate Unter-
stützung angeboten werden, damit sie eine auch in Zukunft tragfähige Entscheidung treffen 
können.

Die Deutsche Huntington Hilfe (DHH) begrüßte 1994 die Richtlinie der Internationalen 
Huntington Vereinigung, wonach ein Test ausschließlich an Volljährigen durchgeführt wer-
den darf. Eine vorgeburtliche Diagnostik stelle allerdings eine Ausnahme von dieser Regel 
dar [8]. In einer aktuellen Stellungnahme zum Gendiagnostikgesetz bestätigt die DHH ihre 
damalige Position: „Es ist aus der Sicht der DHH auch nach Inkrafttreten eines GenDG 
sinnvoll, wenn für die in der Praxis letztendlich extrem wenigen betroffenen Paare/Schwan-
geren in Deutschland die Möglichkeit einer pränatalen molekulargenetischen Untersuchung 
mit dem Ziel eines Schwangerschaftsabbruches im Falle eines die Mutation tragenden 
Fetus’ besteht“ [9]. Auch die Deutsche Gesellschaft für Neurologie berücksichtigte noch 
in den Leitlinien aus dem Jahr 2008 die Möglichkeit der Pränataldiagnostik für die Chorea 
Huntington: Sie sei nur durchzuführen, wenn vom Ergebnis der Untersuchung die Entschei-
dung für oder gegen einen Schwangerschaftsabbruch abhänge ([7], S. 113–117).

Bei den deutschen Fachgesellschaften zeichnet sich nun jedoch eine Angleichung dieser 
Empfehlung und Leitlinien an die Vorgaben des GenDG ab. So weist die Deutsche Gesell-
schaft für Neurologie in ihren Informationen zur Leitlinienentwicklung auf das Verbot der 
pränatalen Diagnostik von Chorea Huntington hin ([7], S. 113–117).

Zusammenfassung der Diskussion und Stellungnahme

Das Verbot der vorgeburtlichen Diagnostik spät(er-)manifestierender Erkrankungen in 
§ 15(2) GenDG stellt eine Abweichung von bestehenden berufsrechtlichen Regelungen, 
Empfehlungen, ärztlichen Erfahrungen und langjähriger Beratungspraxis dar. Derart weit-
reichende Veränderungen sollten daher wissenschaftlich fundiert sein und der ethischen 
und rechtlichen Abwägung standhalten. Die Autoren sehen weiteren Diskussionsbedarf in 
Bezug auf die Rechtfertigung eines solchen Verbotes.3 Im Folgenden sollen noch einmal 
die ethisch relevanten Aspekte aus den vorangegangenen Erörterungen zusammengefasst 
werden.

3  S. z. B. die gemeinsame Stellungnahme Deutsche Akademie der Naturforscher Leopoldina – Nationale 
Akademie der Wissenschaften acatech – Deutsche Akademie der Technikwissenschaften Berlin-Branden-
burgische Akademie der Wissenschaften [6].
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	 Die aufgeworfenen Fragen beziehen sich im Wesentlichen auf drei Problembereiche:

1.	� Die Begründung „nach anerkanntem Stand der Wissenschaft“ für die Setzung eines fes-
ten Stichtags in Bezug auf den Ausbruch spät(er-)manifestierender Erkrankungen.

Der zur Begründung des Verbotes angeführte „anerkannte Stand der Wissenschaft“, demge-
mäß der Eintritt einer spätmanifesten Erkrankung einem exakten Stichtag folgt, erweist sich 
als nicht tragfähig. Aufgrund der bei monogen bedingten Erkrankungen oft nur geringen 
Zahl an wissenschaftlich dokumentierten Patienten sowie der bisweilen großen klinischen 
Variabilität und genetischen Heterogenität kann nicht von einer statistisch hinreichend 
abgesicherten Vorhersagbarkeit des individuellen Erkrankungsalters ausgegangen werden.

Des Weiteren besteht in Bezug auf den Krankheitsbeginn kein allgemeingültiger Kon-
sens darüber, welche Parameter für die Festlegung des Zeitpunkts, an dem eine Krankheit 
ausbricht, zugrunde gelegt werden sollen – subklinische Laborparameter, erste klinische 
Symptome oder das Vollbild der Erkrankung. Daher vermittelt die im GenDG angeführte 
Begründung „anerkannter Stand der Wissenschaft“ eine Eindeutigkeit, die aus Gründen 
ärztlicher Erfahrung und fehlender Datenbasis so nicht vorhanden ist.

2.	� Der Konflikt zwischen dem Selbstbestimmungsrecht der Schwangeren und dem Recht 
des geborenen Kindes auf informationelle Selbstbestimmung in Bezug auf seinen geneti-
schen Status.

Ein ethisches Problem der pränatalen Diagnostik spät(er-)manifestierender Erkrankungen 
besteht darin, dass die Schwangere bzw. die Eltern Informationen über eine zumeist schwer-
wiegende Erkrankung des Föten bekommen, wie z. B. Chorea Huntington, welche die infor-
mationelle Selbstbestimmung des zukünftigen Kindes einschränken können. Dieses wurde 
als ein gewichtiges Argument für die Aufrechterhaltung des Verbots genannt.

3.	� Die Einführung einer Differenzierung nach Schwere der Krankheit bei der Entscheidung 
über den Lebensschutz des Föten und die Verantwortung der Schwangeren für sich und 
das zukünftige Kind.

In sehr vielen Fällen entschließen sich die Schwangeren zum Abbruch der Schwangerschaft, 
wenn bei dem Fötus eine ihrer Einschätzung nach schwerwiegende Beeinträchtigung, wozu 
auch bestimmte spätmanifestierende Erkrankungen gehören können, besteht. Der Schwan-
gerschaftsabbruch war bisher ohne Unterscheidung nach bestimmten Krankheitsmerkma-
len des Föten aufgrund einer medizinischen Indikation, d. h. auf die aktuelle oder zukünf-
tige schwerwiegende Beeinträchtigung der körperlichen und psychischen Gesundheit der 
Schwangeren bezogen, nicht rechtswidrig. Durch das Verbot der pränatalen Diagnostik 
spätmanifestierender Krankheiten wird eine Klassifizierung von Erkrankungen eingeführt, 
wodurch die Föten mit dieser genetischen Anlage besser geschützt sind als diejenigen mit 
Erkrankungen, die mit der Geburt oder im Laufe des Kindesalters auftreten. Weiterhin wer-
den die reproduktiven Entscheidungsmöglichkeiten der Schwangeren eingeschränkt und 
ihre psychische und körperliche Beeinträchtigung durch Ungewissheit in Kauf genommen 
bzw. deren Verantwortungsübernahme für sich und das zukünftige Kind negiert.

Nach eingehender Diskussion der Argumente ist zu bezweifeln, dass ein pränatales Diag-
nostik-Verbot für aktuell nur wenige Paare betreffende schwerwiegende Erkrankungen prin-
zipiell dem Schutz des ungeborenen Lebens dienlich sein kann. Das Verbot ändert nichts 
an der grundsätzlichen Dilemmasituation von Familien, die ein Risiko für schwere spät(er-) 
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manifestierende Erkrankungen haben. Vielmehr steht zu befürchten, dass die betroffenen 
Paare mit ihren Problemen allein gelassen werden und möglicherweise in das Ausland aus-
weichen, um dort eine Pränataldiagnostik bzw. eine PID durchführen zu lassen, oder auch 
undifferenziert die eigentlich erwünschte Schwangerschaft aus Angst vor dem Vorliegen 
von schweren spätmanifestierenden Erkrankungen abbrechen.

Die Abwägung zwischen der Pflicht einerseits, die von schweren spätmanifestieren-
den Erkrankungen betroffenen Familien zu unterstützen, und andererseits dem Schutz des 
Rechts des zukünftigen Kindes auf Nicht-Wissen bleibt schwierig. So bedeutsam der Schutz 
der informationellen Selbstbestimmung des zukünftigen Kindes auch ist, die Not betroffe-
ner Familien ist es gleichermaßen. Ob eine ausführliche Beratung unter Berücksichtigung 
aller genannten Aspekte ausreicht, das relevante Recht auf Nichtwissen des zukünftigen 
Kindes zu schützen, ist auch unter den Autoren dieses Beitrags umstritten. Mit einer PID 
umgeht man zumindest das zentrale Dilemma der pränatalen Diagnostik, da es sehr unwahr-
scheinlich ist, dass ein Kind mit zuvor erfolgter positiver Testung implantiert und geboren 
wird. Natürlich beinhaltet die PID andere Risiken. Diese Möglichkeit sollte diesen Paaren 
nach Auffassung der Mehrzahl der Autoren jedoch als Hilfsangebot in ihrer schwierigen 
Lage auf jeden Fall zur Verfügung stehen.
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