
A
ut

ho
r's

 P
ro

of
!

UN
CO

RR
EC

TE
D 

PR
OOF

119 11

Information und Partizipation 
bei Genomstudien – 
Kommentar zu den 
»Eckpunkten für eine 
Heidelberger Praxis der 
Ganzgenomsequenzierung« 
der Projektgruppe EURAT
Dominik Mahr, Christoph Rehmann-Sutter

11.1 Einleitung – 120

11.2 Ein Kodex für nicht ärztliche Wissenschaftler – 120

11.3 Mitteilung von Befunden und Zusatzbefunden – 122

11.4 Partizipationsbedarf im »Informed Consent« – 125

11.5 »Deliberativer Informed Consent« – 127

Literatur – 129

M. Langanke et al. (Hrsg.), Zufallsbefunde bei molekulargenetischen Untersuchungen,  
DOI 10.1007/978-3-662-46217-1_11, © Springer-Verlag Berlin Heidelberg 2015

1

2

3

4

5

6

7

8

9

10

11

12

13

14



A
ut

ho
r's

 P
ro

of
!

UN
CO

RR
EC

TE
D 

PR
OOF

120 Kapitel 11 • Information und Partizipation bei Genomstudien – Kommentar zu den …

11.1 Einleitung

Systemmedizin beruht auf datengetriebener For-
schung am Menschen. Obwohl sich die stark gen-
zentristischen Metaphern (»Veranlagung«, »geneti-
sches Programm« etc.) im Diskurs zu den verschie-
denen »-omics« in den letzten Jahren zugunsten 
von demokratischeren Figurierungen wie »Interak-
tom« oder »System« zurückgezogen haben, bleibt 
die Bedeutung von genetischen Daten doch eine 
besondere (vgl. Nerlich et al. 2009). Die Kenntnis 
über Genveränderungen kann als gesundheitsre-
levant angesehen werden, insbesondere wenn es 
sich um Befunde, Nebenbefunde, Zufallsbefunde 
handelt (vgl. Rehmann-Sutter 2012, 2014a). Deren 
Handhabung ist sensibel und soll deshalb unter 
partizipationstheoretischen Gesichtspunkten kri-
tisch diskutiert werden.

Die Debatte über die Regelungen zur Teilnahme 
an Genomstudien kreist gegenwärtig um die Frage, 
in welchem Umfang und in welcher Form die im 
Forschungskontext erzeugten gesundheitsrelevan-
ten Daten den Teilnehmerinnen und Teilnehmern, 
die der Verwendung von Blut- oder Gewebeproben 
für die Forschung zugestimmt haben, offengelegt 
werden sollen. Ein Teil dieser Frage ist auch, ob und 
in welchem Umfang sie an der Ausgestaltung der 
Abmachungen partizipieren können, von denen sie 
selbst betroffen sind. Mehrere Modelle sind grund-
sätzlich denkbar:
A. Keine Offenlegung von Forschungsdaten
B. Teilweise Offenlegung auf Verlangen
C. Teilweise Offenlegung als Pflicht
D. Vollständige Offenlegung auf Wunsch
E. Zugang zu den Rohdaten.

Für das Modell A, das vorsieht, den Teilnehmen-
den grundsätzlich nichts mitzuteilen, selbst wenn 
sie das wünschen, spricht die ungenügende klini-
sche Validität von Forschungsdaten – zusätzlich zur 
Unsicherheit über die prädiktive Kraft von geneti-
schen Daten (vgl. Gigerenzer et al. 1999; Böschen 
u. Wehling 2004; Weingart 2006; Engel et al. 2002). 
Zum anderen fehlen im Forschungskontext oft die 
für eine sorgfältige Erklärung der Bedeutung von 
genetischen Daten notwendigen Kapazitäten für 
eine angemessene genetische Beratung. Das Modell 
C beinhaltet die Annahme, dass es eine moralische 

Pflicht gebe, bestimmte, klinisch aussagekräfti-
ge und präventiv nützliche Standardtests immer 
durchzuführen, ob sie Bestandteil des Forschungs-
vorhabens bilden oder nicht. Dies hat im letzten 
Jahr das American College of Human Genetics 
and Genomics vorgeschlagen (Green et al. 2013), 
allerdings wurde dieser Vorschlag kürzlich – nach 
heftiger Kritik – durch ein Ablehnungsrecht der 
Teilnehmer abgeschwächt (ACMG 2014). Für die 
vollständige Offenlegung auf Wunsch (Modell D) 
spricht die Eigentümerschaft der Studienteilneh-
menden an ihren eigenen genetischen Befunden. 
Mit welchem Recht kann man es ihnen verweigern, 
vorliegende Befunde über sie selbst zu erfahren? 
Das Modell E weitet den Zugang auf alle nicht 
interpretierten Rohdaten aus, wie dies Lunshof, 
Church und Prainsack (Lunshof et al. 2014) vor-
geschlagen haben. Für diese Lösung spricht, dass 
die Studienteilnehmenden nur dann wirkungsvoll 
selbst entscheiden können, welche Informationen 
für sie nützlich und welche nutzlos, störend oder 
hinderlich sind, wenn sie selbst über die Rohdaten 
verfügen können.

Im Juni 2013 hat die Heidelberger Projektgrup-
pe EURAT »Ethische und Rechtliche Aspekte der 
Totalsequenzierung des menschlichen Genoms« 
eine ausführlich begründete und differenzierte 
Stellungnahme vorgelegt (Projektgruppe EURAT 
2013), die sich für eine Variante von Modell B 
einsetzt. Weil dieser Stellungnahme für Deutsch-
land einerseits eine orientierende Rolle zuerkannt 
werden dürfte und weil sich in der Analyse dieses 
Papiers grundsätzliche Punkte aufzeigen lassen, 
kommentieren wir ihren Vorschlag und seine Be-
gründungen im Licht der seither weitergeführten 
Debatte. EURAT schlägt einen mittleren Weg vor. 
Es soll den Teilnehmenden die Möglichkeit einge-
räumt werden, über eine spätere Mitteilung »ge-
prüfter medizinisch erheblicher Zusatzbefunde« 
im Voraus zu entscheiden.

11.2 Ein Kodex für nicht ärztliche 
Wissenschaftler

Ein erster interessanter Punkt zeigt sich an der 
Wahl der Bezeichnung für die Adressaten der 
Richtlinie: Es ist auffällig, dass die EURAT-Stel-
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lungnahme ihren Geltungsbereich auf »nicht ärzt-
liche Wissenschaftler« einschränkt, die an Sequen-
zierungsvorhaben des Genoms, des Transkriptoms 
und des Methyloms beteiligt sind (Seitenzahlen in 
Klammern beziehen sich jeweils auf die Stellung-
nahme der Projektgruppe EURAT) (S. 12). Der 
Grund dafür sei das Fehlen eines dem ärztlichen 
Rechte- und Pflichtenkanon vergleichbaren Ko-
dex bei Nichtärzten (S. 22), das Fehlen eines Be-
handlungsauftrags (S. 70) sowie die Abwesenheit 
einer Arzt-Patienten-Beziehung (S. 70). Für diese 
Molekularbiologen, Bioinformatiker und Compu-
terfachleute (S. 69), die in Genomanalysen mitwir-
ken, soll deshalb durch den »Kodex« (S. 12), der aus 
ethischen Grundsätzen und Richtlinien besteht, ein 
neuer normativer Rahmen geschaffen werden, der 
sie im Umgang mit patientenbezogenen Genom-
daten in eine professionelle Verantwortung einbin-
det. Eine Unterscheidung von ärztlichen und nicht 
ärztlichen Forschern gemäß ihrem Beruf wird aber 
in anderen vergleichbaren Dokumenten nicht vor-
genommen. Dort wird stattdessen zwischen For-
schungskontexten und klinischen Kontexten unter-
schieden (z.  B. die Presidential Commission 2013 
oder die Deutsche Gesellschaft für Humangenetik 
e.V. 2013).

Die Unterscheidung nach den Berufsgruppen, 
so einleuchtend die Begründung ist, könnte aber 
problematisch sein. Sie setzt nämlich im Umkehr-
schluss voraus, dass die entscheidenden Fragen für 
Angehörige des ärztlichen Berufsstandes geklärt 
seien und keiner weiteren Regelungen bedürfen. 
Dies ist aber für den Umgang mit Zusatzbefunden 
und auch für die Partizipationsmöglichkeiten der 
Studienteilnehmenden tatsächlich kaum der Fall. 
Antworten auf diese Fragen ergeben sich weder ein-
deutig aus dem arztrechtlichen Rechte- und Pflich-
tenkanon, noch aus dem medizinischen Ethos, 
dem Behandlungsauftrag oder der Arzt-Patienten-
Beziehung. Wenn das so ist und gleichzeitig die 
Richtlinien nur für nicht ärztliche Forschende gel-
ten können, bleiben deshalb die genauso dringen-
den Fragen für Ärztinnen und Ärzte undiskutiert 
und ungeklärt. Zudem werden auch die nicht ärzt-
lichen Mitarbeiter in klinischen Kontexten durch 
medizinspezifische Normen gebunden. Das Pati-
entengeheimnis ist z. B. auch vom Administrativ-
personal oder von der Apotheke zu wahren. Wenn 

eine Ärztin in einem Forschungsprojekt mitarbei-
tet, ohne durch einen Behandlungsauftrag an die 
Studienteilnehmer gebunden zu sein, ist es fraglich, 
ob sie sich nur kraft ihrer Zulassung als Ärztin den 
Studienteilnehmenden gegenüber, die nicht ihre 
Patienten sind, anders verhalten muss als die am 
selben Projekt beteiligten Molekulargenetiker. Des-
halb scheint es sinnvoller, in Regelungen zwischen 
Forschungskontexten und klinischen Kontexten zu 
unterschieden (vgl. zustimmend Rudnik-Schöne-
born et al. 2014).

Aber die Unterscheidung weist gleichwohl auf 
einen wichtigen Punkt hin, nämlich auf die sozi-
ale Geltungsgrundlage eines solchen Papiers, wie 
es der Heidelberger Kodex darstellt. Während sich 
medizinisch-ethische Richtlinien in ihrer Geltung 
auf ein medizinisches Ethos, auf die ärztliche Für-
sorgepflicht im Rahmen eines Behandlungsauftrags 
und auf den normativen Gehalt der Arzt-Patien-
ten-Beziehung stützen können, können sich Richt-
linien außerhalb des Medizinbereichs nicht durch 
medizinspezifische Geltungsgründe rechtfertigen. 
Die in der Präambel von der EURAT-Gruppe he-
rangezogenen allgemeinen Geltungsvoraussetzun-
gen (»Verantwortung des Wissenschaftlers, neue 
Erkenntnisse zur Heilung von Patienten zu suchen« 
etc.; S. 11) ergeben jedenfalls keine ausreichende 
Grundlage. Die EURAT-Gruppe, welche die vorge-
legten Dokumente beschlossen hat (S. 11), verfügt 
auch über keine bundesweite Normsetzungskom-
petenz, die ihre Beschlüsse zu Vorschriften erheben 
würde. Somit bleibt – zumindest jenseits der direkt 
am Projekt beteiligten und deshalb institutionell 
gebundenen Organisationen – als Geltungsgrund-
lage im Wesentlichen die Überzeugungskraft der 
Argumente.

Insofern kann man die Stellungnahme als einen 
Vorschlag für eine begründete »gute Praxis« anse-
hen, der sich entsprechend in einer offen geführ-
ten Diskussion bewähren muss. Falls gute Gründe 
vorliegen, müsste der Vorschlag auch modifiziert 
werden können. Damit sich die Studienteilneh-
menden eine individuell reflektierte Meinung bil-
den können, die von ihnen im Rahmen des »in-
formed consent« und seiner einzelnen, mit Ja oder 
Nein zu beantwortenden Fragen abverlangt wird 
– wir gehen sogleich auf sie ein –, braucht es eine 
öffentliche Klärung der Problematik und der darin 
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ausschlaggebenden Gesichtspunkte (Presidential 
Comission for the Study of Bioethical Issues 2013, S. 
20). Gerade die kontroversen Punkte in der Gestal-
tung der Zustimmungsprozesse zu Biobanken und 
Genomstudien verlangen eine aufmerksame und 
kritische Debatte, die dabei hilft zu verstehen, was 
an den Zustimmungsregeln überhaupt fragwürdig 
ist. Dann können sich die Studienteilnehmer auch 
eher ein eigenes Bild machen und der an sie her-
angetragenen genetischen Verantwortung gerecht 
werden. Die Partizipation von Studienteilnehmern 
am »informed consent«, ob es Krankheitsbetroffe-
ne oder Gesunde sind, setzt ein hinreichendes Pro-
blemverständnis voraus.

11.3 Mitteilung von Befunden und 
Zusatzbefunden

Der Vorschlag der EURAT-Gruppe sieht vor, die 
Zustimmungsmodalitäten vom Forschungsgegen-
stand abhängig zu machen. Das ist ein weiterer 
interessanter Punkt. Es werden nämlich zwei ver-
schiedene Vorlagen für Informations- und Einwil-
ligungserklärungen präsentiert. Die eine betrifft 
Studien in der »Versorgungsforschung zur Einsetz-
barkeit genomweiter Analysen zur Abklärung von 
Krankheiten« (S. 32) und die andere die »Genom-
sequenzierung in der Krebsforschung« (S. 44). Ver-
sorgungsforschung ist in dieser Publikation aller-
dings etwas erratisch so definiert, dass sie Projekte 
umfasst, die den Einsatz genomweiter Analysen in 
der Diagnostik vorbereiten sollen (S. 32, Fußn.), 
also eigentlich die Entwicklung von genetischen 
Testmöglichkeiten. Sonst versteht man unter Ver-
sorgungsforschung die differenzierte Erforschung 
der lokalen und regionalen Kranken- und Gesund-
heitsversorgung.

Im Hinblick auf die Mitteilung von Zusatzbe-
funden unterscheiden sich die beiden Vorlagen. 
Die erste (diagnostische Verfahren) sieht vor, dass 
man nacheinander zu folgenden Zustimmungsele-
menten ein separates Einverständnis geben oder sie 
je einzeln auch ablehnen kann. Es wird gefragt, ob 
man einverstanden sei,

 5 dass die geprüften medizinisch erheblichen 
Zusatzbefunde mitgeteilt werden,

 5 dass »Zusatzbefunde nicht mitgeteilt werden, 
die unter 5) ausgeschlossen wurden« (vgl. die 

hermeneutische Erklärung weiter unten im 
Text – d. Vf.),

 5 dass die medizinisch erheblichen Befunde und 
Zusatzbefunde an den Hausarzt weitergeleitet 
werden (S. 42f.).

Das erste Zustimmungselement sieht vor, dass man 
die Mitteilung von Zusatzbefunden wünscht oder 
ablehnt, sofern sie validiert (»geprüft«) und ge-
sundheitsrelevant sind (»medizinisch erheblich«). 
Welche Befunde in diese Kategorie fallen, wird al-
lerdings nicht definiert. Aus dem Kontext wird aber 
deutlich, dass die Entscheidung, ob ein Befund in 
diese Kategorie fällt oder nicht, bei den Experten 
liegt, nicht beim Studienteilnehmer. Wer zu diesen 
in die Studie eingebundenen Experten als (nachge-
ordnete) Entscheidungsinstanz den eigenen Haus-
arzt beifügen möchte, kann zum dritten Punkt Ja 
sagen. Den etwas rätselhaft formulierten mittleren 
Punkt ergänzt eine Anmerkung: »Mir ist bewusst, 
dass ein Nein an dieser Stelle zum Ausschluss aus 
der Studie führt.« Das ist auch für Fachleute nicht 
einfach zu verstehen. Was bedeutet »unter 5) aus-
geschlossen«? – Wenn man weiter vorne im Text 
nachschlägt, findet man dort unter Punkt 5 tatsäch-
lich eine Liste von Befundtypen, die »nicht weiter 
ausgewertet und mitgeteilt werden« sollen (S. 37). 
Es handelt sich um

 5 Zusatzbefunde zu Erkrankungen, die nach 
dem derzeitigen Stand der medizinischen 
Wissenschaft nicht behandelbar sind oder zu 
denen keine Vorsorgeprogramme bestehen,

 5 genetische Veränderungen, die nach dem der-
zeitigen Stand der medizinischen Wissenschaft 
nur eine geringe Erkrankungswahrscheinlich-
keit beinhalten,

 5 genetische Veränderungen, die nach dem der-
zeitigen Stand der medizinischen Wissenschaft 
nur mit geringer Wahrscheinlichkeit Krank-
heiten verursachen,

 5 genetische Veränderungen, die nach dem der-
zeitigen Stand der medizinischen Wissenschaft 
für Sie selber unbedeutend sind, die aber auf 
Erbkrankheiten hinweisen, die nur ausbre-
chen, wenn beide Partner Anlageträger sind 
(Anlageträgerschaften). (S. 37)

Diese Typen von Befunden werden von einer weite-
ren Auswertung und Mitteilung ausgeschlossen. Es 
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sind die nicht behandelbaren oder vermeidbaren 
Krankheiten, die Mutationen, die einen geringen 
Vorhersagewert haben, die Mutationen, die eine 
geringe kausale Korrelation mit einer Krankheit 
aufweisen, und die heterozygote Trägerschaft von 
rezessiven Krankheitsanlagen.

Es ist nachvollziehbar, dass es den Studien-
teilnehmenden in den meisten dieser Fälle wenig 
nützt, diese Befunde mitgeteilt zu bekommen. 
Die Frage ist aber, wie die Abgrenzung in Grenz-
fällen getroffen wird und vor allem wer die Ent-
scheidungshoheit darüber hat. Grenzfälle können 
in jeder der Kategorien vorkommen. Es ist nicht 
klar, was mit »behandelbar« gemeint ist. Multiple 
Sklerose oder Alzheimer-Demenz sind zwar nicht 
heilbar, aber man kann den Patienten durchaus ver-
zögernde und lindernde Behandlungen anbieten. 
Es sind Abgrenzungen, die Werte beinhalten. Wo 
ist die Grenze von »gering« in den beiden mittleren 
Kategorien? Oder es wäre z. B. vorstellbar, dass je-
mand entgegen der Expertenmeinung doch wissen 
möchte, ob er Anlageträger von Mukoviszidose ist.

Die vorgeschlagene Regelung sieht vor, dass ein 
Studienteilnehmer, der wünscht, dass ihm Befunde, 
die in einer der Kategorien A bis D zu finden sind, 
mitgeteilt werden, automatisch nicht an der Studie 
teilnehmen kann. Es ist nicht ersichtlich, warum 
dieser Ausschluss auf halber Strecke des Zustim-
mungsverfahrens notwendig ist, wäre es doch auch 
denkbar, die Mitteilung von bedeutungslosen Be-
funden von vorneherein und generell auszuschlie-
ßen – vorausgesetzt man findet eine zufriedenstel-
lende Definition dieser Kategorie. Nur deshalb, 
weil jemand das Bedeutungslose dennoch wissen 
möchte und das Kreuz an dieser Stelle setzt, müsste 
er oder sie nicht aus der Studie ausgeschlossen wer-
den, sondern er müsste eine Erklärung bekommen, 
dass dies nicht vorgesehen und auch nicht möglich 
ist.

Die Formulierung der gesamten Frage in Bezug 
auf das, was »unter 5) ausgeschlossen« ist, ist zwar 
logisch korrekt, wird aber zu einem Lesehindernis. 
Sie enthält eine dreifache Verneinung: »Ich bin da-
mit einverstanden, […] dass mir Zusatzbefunde 
nicht mitgeteilt werden, die unter 5) ausgeschlossen 
wurden. [Ja oder Nein?] Mir ist bewusst, dass ein 
Nein an dieser Stelle zum Ausschluss aus der Stu-
die führt.« – Man darf also nicht Nein sagen, dass 

Zusatzbefunde nicht mitgeteilt werden, die bereits 
ausgeschlossen wurden. Was das heißt, erschließt 
sich nur einer sorgfältigen logischen Analyse der 
Patienteninformation. Einfacher wäre es zu sagen, 
dass eine Reihe von Befunden, die aus bestimm-
ten Gründen als bedeutungslos und unsicher klas-
sifiziert werden, nicht mitgeteilt werden. Durch 
die Studienteilnahme würde man sich mit dieser 
Nichtmitteilung einverstanden erklären. Nicht nur 
die formale Korrektheit, sondern auch die Einfach-
heit und Verständlichkeit von Zustimmungsmoda-
litäten sind forschungsethisch wichtig.

In dem zweiten Formular zu den Krebsstudien 
ist die Frage über die Mitteilung von Zusatzbefun-
den dann wesentlich einfacher. Man kann hier ein-
willigen oder ablehnen, dass

 » […] mir geprüfte medizinisch-erhebliche Be-
funde mitgeteilt werden können, die nicht mit 
meiner Krebserkrankung in Zusammenhang 
stehen und für die es nach derzeitigem Wis-
sensstand zielgerichtete Therapie- und Vorsor-
gemaßnahmen gibt.

 » […] mir geprüfte medizinisch-erhebliche Be-
funde mitgeteilt werden können, die nicht mit 
meiner Krebserkrankung in Zusammenhang 
stehen und für die es nach derzeitigem Wis-
sensstand keine Therapie- oder Vorsorgemaß-
nahmen gibt, die aber vielleicht wichtig für 
meine Lebensplanung sind. (S. 57)

Wenn man sich dem Modell B anschließt, scheint 
dieser Vorschlag zunächst nachvollziehbar. Denn 
für die Teilnehmenden ist es ein erheblicher Unter-
schied, ob zu einem Befund Therapie- oder Vorsor-
gemaßnahmen zur Verfügung stehen oder nicht. 
Der Vorschlag setzt aber voraus, dass die Patien-
tin, wenn sie an einer Studie teilnimmt, Befunde, 
die mit ihrer Krebserkrankung in Zusammenhang 
stehen, immer wissen möchte. Dies scheint bei ge-
nauerer Betrachtung aber keineswegs als selbstver-
ständlich. Es könnte durchaus Krebspatientinnen 
geben, die auf Informationen, die »zielgerichtete 
Therapie- oder Vorsorgemaßnahmen […] erge-
ben« oder »eine Vorhersage zu Auftreten oder Ver-
lauf von Krebserkrankungen ermöglichen« (S. 49), 
verzichten wollen. Diese Patientinnen und Patien-
ten müsste man dann aus der Studie automatisch 
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ausschließen, weil sie diese so gestaltete Einwilli-
gung nicht geben können. Im Einzelfall könnte es 
aber gerade wichtig sein, sie in eine entsprechend 
fokussierte Studie einzuschließen, weil sie z.  B. 
einen seltenen Tumor haben. Die Betroffenen 
selbst könnten gegen eine Studienteilnahme nichts 
einzuwenden haben, aber ihre Meinung zählt dann 
nicht. Der EURAT-Vorschlag ist in diesem Punkt 
an der paternalistischen »Doctor-knows-best«-
Strategie orientiert (Eyal 2012) – wobei es sich in 
diesem Fall wohlverstanden um nicht ärztliche 
Doktoren handelt.

Immerhin ist mit der Wahl für Modell B eine 
Mitteilungspflicht gegen den Willen des Teilneh-
mers ausgeschlossen (Modell C), ein für Studien-
teilnehmer de facto obligatorisches genetisches 
Screening (vgl. Allyse u. Michie 2013; Green et al 
2013). Diese Lösung wäre in noch stärkerem Maße 
paternalistisch. Wir möchten die generelle Nicht-
mitteilung von Befunden aus dem Forschungskon-
text (Modell A) aber noch nicht aus der Liste der zu 
diskutierenden Optionen streichen, weil es zu einer 
für alle Beteiligten wesentlich einfacher zu handha-
benden und übersichtlicheren Lösung führt. Mo-
dell E (Zugang zu den Rohdaten) könnte auch in 
Kombination zu den anderen Modellen erwogen 
werden, weil die Rohdaten selbst noch keinen ver-
stehbaren Sinn im Sinn von Befunden oder Krank-
heitsprognosen ergeben.

Bei den verschiedenen Ja/Nein-Punkten im 
EURAT-Vorschlag handelt es sich bei näherem 
Hinsehen jeweils um sehr schwierig zu treffende 
Entscheidungen. Wenn jemand nicht einfach will-
kürlich, auf Grund seiner allgemeinen Einstellung, 
zustimmen oder ablehnen möchte, sondern infor-
miert und wohlbegründet, so entpuppen sich diese 
Kreuzchen bei Ja oder Nein als Herausforderungen. 
Was sind das denn eigentlich für Zusatzbefunde, 
deren Mitteilung man zustimmt oder deren Mittei-
lung man ablehnt? Was bedeuten sie für die Person, 
für die Familie, für die Lebensplanung etc.? Nie-
mand wird das abschließend sagen können. Wie 
kann man die Mitteilung von etwas aber begrün-
det ablehnen oder ihr zustimmen, wenn man keine 
Vorstellung davon haben kann, worin der Inhalt 
der Mitteilung denn bestehen könnte? Es ist wahr-
scheinlich unumgänglich, dass Studienteilnehmen-
de sich an diesen Stellen mit ihrer allgemeinen Hal-

tung zu prognostischem Wissen und Halbwissen 
behelfen und die Mitteilung von genetischen Zu-
satzbefunden entsprechend beurteilen (vgl. Scully 
et al. 2007). Wenn dann als Prognoseinhalt eine 
konkrete Krankheit auftritt (eine Krankheit, an die 
man bei der Entscheidung vielleicht nicht gedacht 
hat), kann man schwerlich behaupten, dass die 
Zustimmung aufgrund einer allgemeinen Haltung 
zu prognostischem Wissen und Halbwissen eine 
Zustimmung zur Mitteilung der Prognose dieser 
Krankheit beinhaltete.

Wie steht es aber um die Befunde im Kernbe-
reich einer Studie? EURAT geht davon aus, dass die 
Studienteilnehmer bei Genomprojekten des ersten 
Typs (Entwicklung von Testmöglichkeiten) immer 
Patienten sind, die an einer vielleicht seltenen Er-
krankung leiden, deren Ursache bisher nicht ge-
klärt ist (S. 32). Das ist aber schon deshalb unplau-
sibel, weil genetische Korrelationsstudien in vielen 
Fällen auch Kontrollgruppen von Gesunden brau-
chen. Auf diese kann nur dann verzichtet werden, 
wenn die Gruppe der kranken Studienteilnehmer 
eine hinreichende genetische Diversität besitzt.

Die Annahme, dass es ethisch richtig sei, Pa-
tienten, die an einer seltenen Krankheit leiden, 
deren Ursache bisher ungeklärt ist, Befunde zu ih-
rer Krankheit immer mitzuteilen (und sie aus der 
Studie auszuschließen, wenn sie keine Mitteilung 
wünschen), ist ebenfalls unbegründet. Es kann Pa-
tienten geben, die Wert auf diese Mitteilung legen. 
Aber davon ausgehen, dass das alle so finden oder 
dass Patienten sogar eine moralische Pflicht haben 
(siehe Rehmann-Sutter 2014b), ihre genetische In-
formation zu kennen, kann man nicht.

Die EURAT-Empfehlung differenziert zwi-
schen Befunden, die »Ihre Krankheit« betreffen, 
und Befunden, »die nicht mit Ihrer Krankheit in 
Zusammenhang stehen, sondern mit anderen, ver-
erbbaren Eigenschaften« (S. 36). Letztere werden 
»Zusatzbefunde« genannt. Wenn man die Diskus-
sion nach dem Vorschlag des American College of 
Human Genetics ansieht, die sich darum gedreht 
hat, ob es eine Reihe von Tests gibt, die man im-
mer durchführen soll, haben sich die Gründe dafür 
gehäuft, dass nicht nur zwischen den Primärbefun-
den und den Zusatzbefunden unterschieden wer-
den muss, sondern auch zwischen den geplanten 
und vorhersehbaren »secondary findings« außer-
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halb des primären Untersuchungsziels der Studie 
und den ungeplanten vorhersehbaren oder unvor-
hersehbaren zufälligen Befunden, den »incidential 
findings« (Presidential Commission 2013, 3). Von 
daher müsste die EURAT-Stellungnahme neu über-
dacht werden, sollte sich herausstellen, dass auch in 
Deutschland eine Reihe von Untersuchungen au-
ßerhalb des primären Forschungsziels liegen, aber 
doch vorhersehbar durchgeführt werden und an-
dere Untersuchungen ungeplant zu Informationen 
führen. Denn nur auf die letzteren trifft die Defi-
nition der Zusatzbefunde zu, die EURAT angibt: 
»Informationen, nach denen nicht explizit gesucht 
wurde« (S. 65). Die ethische Frage der Mitteilungs-
pflicht stellt sich für geplante Zusatzbefunde anders 
dar als für unplanbare Zufallsbefunde.

Die Rückmeldung von Befunden ist die zent-
rale ethische Problematik in der Gestaltung des 
Verhältnisses zwischen Biobanken, Datenbanken, 
Genomstudien und den Teilnehmenden, von de-
nen die Biomaterialien, Daten oder Genome stam-
men. Wenn man sich auf den Weg einlässt, Rück-
meldung von Befunden zu ermöglichen (Modelle 
B, C, D und E), sollten die Rückmeldungsregeln 
fair gestaltet werden. Um aber zu verstehen, was 
die Fairness der Rückmeldung alles beinhaltet, ist 
eine Beschreibung der Komplexität der Rückmel-
desituation wichtig.

Um diese Situation, in der sich die Fairness der 
Rückmeldungsregeln ergeben muss, angemessen 
zu beschreiben, ist eine Reihe von Differenzierun-
gen nötig, die auf verschiedenen Ebenen liegen:
1. Unterschiede in der Position der Teilnehmen-

den (PatientIn vs. gesunde ProbandInnen; bei 
PatientInnen, die Art ihrer Erkrankung, ihre 
Situation im Krankheitsverlauf);

2. Unterschiede in der Position der Forschenden 
(behandelnde Ärztin des Patienten, Labor im 
Auftrag der Ärztin, selbständige akademische 
Studie, Biobank, kommerzielles Unternehmen 
etc.);

3. Unterschiede in der Voraussehbarkeit der Unter-
suchungen (Hauptbefunde vs. Zusatzbefunde 
– einschließlich zufällige voraussehbare und 
zufällige nicht voraussehbare Befunde, Sekun-
därbefunde);

4. Unterschiede in der Qualität der Informationen 
(geringe bis hohe Voraussagekraft, geringe bis 

hohe Kausalität, Rohdaten vs. interpretierte 
Daten, Intensität der genetischen Beratung);

5. Unterschiede in der Nützlichkeit der Informa-
tionen (Schwere der prädizierten Krankheit, 
Möglichkeit der Therapie, Möglichkeit der 
Prävention).

Rudnik-Schöneborn et al. (2014) schlagen eine 
plausible Einteilung in vier Kategorien von zu er-
wartenden Befunden vor, die sich zur weiteren 
Orientierung eignen könnte. Einige der hier ge-
nannten fünf Ebenen wurden auch in der EURAT-
Empfehlung bereits berücksichtigt, aber nicht alle. 
Je nach Position der Teilnehmerin (Ebene 1) und 
je nach Art der anderen Charakteristika kann die 
Entscheidung über die Wünschbarkeit der Rück-
meldung schwierig und vielschichtig sein. Die 
EURAT-Gruppe hat sich bei der Erarbeitung der 
Dokumente unter anderem an dem Grundsatz ori-
entiert, dass den Teilnehmenden (die Empfehlung 
spricht immer nur von dem »Patienten«, differen-
ziert also in der Dimension 1 nicht) »verschiedene 
Möglichkeiten der Rückmeldung von Befunden 
und Ergebnissen aus der Ganzgenomanalyse vor-
geschlagen« werden. »Er erhält dadurch Möglich-
keiten, seine Präferenzen differenziert zu äußern« 
(S. 58). Dies ist begrüßenswert, wird aber in der 
Gestaltung der einzelnen Verfahrensschritte nur 
teilweise eingelöst. Wir vermuten, dass diese Auf-
gabe wesentlich anspruchsvoller ist.

Im nächsten Schritt wenden wir uns den im 
EURAT-Vorschlag eingeräumten Partizipations-
möglichkeiten sowie dem Partizipationsbedarf ge-
nauer zu.

11.4 Partizipationsbedarf im 
»Informed Consent«

Das von der EURAT-Gruppe vorgeschlagene Mo-
dell der Regelung der Mitteilung von Zusatzbefun-
den ermöglicht den Teilnehmern und Teilnehme-
rinnen einen hohen Grad an Entscheidungsfrei-
heit. Es verlangt aber zugleich auch ein hohes Maß 
an Entscheidungskompetenz.

Deren Erreichung stellt alle beteiligten Akteure 
(Ärzte und Ärztinnen, Wissenschaftler und Wis-
senschaftlerinnen, aber auch die Teilnehmer und 
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Teilnehmerinnen sowie deren Familien) vor Her-
ausforderungen. Denn die Entscheidungskompe-
tenz bei Zusatzbefunden ist nicht nur an die lineare 
Mitteilung von komplexem Wissen über Krank-
heitswahrscheinlichkeiten und deren Verbindung 
mit möglichen Zukunftsszenarien gebunden, son-
dern verlangt auch eine individualisierte und inte-
grierende, d. h. studien- und teilnehmerspezifische 
Annäherung an den Gegenstand der jeweiligen 
Studie und an die (mögliche) Tragweite von sog. 
Zusatzbefunden. Dies erscheint notwendig, weil 
genomanalytische Befunde sowohl individual- als 
auch sozialpsychologisch Verunsicherungen dar-
stellen können. Um dem Bedürfnis nach Beteili-
gung sowie der damit verbundenen Entwicklung 
von Entscheidungskompetenz entgegenzukom-
men, ist es angezeigt, den Prozess von Informie-
rung und Einwilligung an die Studie anzupassen. 
Die Ansichten, Ängste und Hoffnungen von poten-
ziellen Teilnehmern und Teilnehmerinnen sowie 
deren Angehörigen sollten in die Planung integ-
riert werden (vgl. auch den Vorschlag eines »tired 
consent« bei Forgó et al. 2010). Es stellt sich also die 
Aufgabe, auszuloten, welche prozeduralen Mög-
lichkeiten hierfür denkbar sind, wie die Beteiligung 
von Teilnehmenden und u.  U. auch deren Ange-
hörigen in den einzelnen Phasen der Entwicklung 
eines »Informed-Consent«-Prozesses mit Blick auf 
den Umgang mit Zusatzbefunden aussehen, welche 
Chancen dies für alle Beteiligten bieten und welche 
Grenzen die Beteiligung haben kann.

Dass klassische Modi des »informed consent« 
im Fall der Ganzgenomsequenzierung an ihre 
Grenzen stoßen, erkennt und thematisiert die EU-
RAT-Gruppe hinreichend. Sie widmet sich diesem 
Thema, indem sie sieben den Prozess des klassi-
schen »informed consent« erschwerende Merkma-
le benennt. Diese sind eng mit der Produktion und 
Kommunikation von genetischem Wissen verbun-
den.

So existiert, angesichts der Komplexität und 
Vielzahl an potenziellen genetischen Verände-
rungen sowie deren Relevanz für mögliche Er-
krankungen Zeitmangel im Informierungsprozess. 
Aufgrund dessen könne »[…] nicht mehr in einem 
sinnvollen Zeitrahmen aufgeklärt werden« (S. 64). 
Auch bestehe auf der inhaltlichen Ebene eine ge-
wisse Sprachlosigkeit gegenüber den Studienteil-

nehmerInnen, denn »[…] die Bedeutung der ge-
wonnenen Information [könne] dem Patienten 
nicht umfassend dargelegt werden« (S. 64). Hier-
mit eng verbunden sei das herausragende episte-
mische Merkmal genetischen Wissens, nämlich, 
dass es sich um Wahrscheinlichkeitswissen handelt, 
das gerade gegenüber Laien schwer zu kommuni-
zieren sei. Auch sei das mittels Ganzgenomstudien 
erworbene genetische Wissen vage und dynamisch. 
EURAT verweist u.  a. darauf, dass die verfügba-
re Erkenntnis über genetische Sachverhalte einem 
ständigen Wandel unterworfen ist. Darüber hin-
aus gestalte sich die Unterscheidung von relevan-
ten und nicht relevanten Informationen angesichts 
der großen Menge an möglichen Zusatzbefunden 
als schwierig. Auch der globale Datenaustausch im 
Kontext von Großforschung eröffne neue Problem-
horizonte. Der Prozess der Informierung und die 
genetische Beratung sind vor diesem Hintergrund 
immer mit einer Unsicherheit hinsichtlich der 
Tragweite des Wissens verbunden.

Als letztlich größtes Problem tritt in der Auflis-
tung der EURAT-Gruppe die Diskrepanz zwischen 
der geringen körperlichen Belastung des Eingriffs 
für die Teilnehmenden und der Tragweite des ei-
gentlichen Schwerpunks der Forschung, nämlich 
der Beschaffung von genetischen Informationen 
(S. 65). Deren psychische, soziale und rechtliche 
Reichweite kann von keinem der beteiligten Ak-
teure abgeschätzt werden.

Diese Punkte verdeutlichen, dass genetisches 
Wissen im Kontext von Genomstudien ein neuer 
und in Teilen problematischer, in seinen Folgen nicht 
abschätzbarer Wissenstypus ist. Dies betrifft in be-
sonderer Weise die kommunikative Ebene in Infor-
mierungsprozessen, wie die Projektgruppe feststellt:

 » Die Genomsequenzierung ändert die Rahmen-
bedingungen für die informierte Zustimmung. 
Weil zu dieser Forschungsmethode die Verände-
rung der durch sie erfolgenden Zuschreibung 
von Relationen zwischen genotypischen und 
phänotypischen Veränderungen gehört, ist es 
sinnvoll, den Informed Consent nicht mehr als 
ein Geschehen zu verstehen, das in einem ein-
maligen Akt abgeschlossen ist. Der Schwerpunkt 
rückt dann auf die Gestaltung von Kommunika-
tionsprozessen und gestuften Verfahren der 
Einwilligung […] (S. 65).
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11.5 •  »Deliberativer Informed Consent«

In der künftigen Informierungspraxis sollte des-
halb dafür Sorge getragen werden, dass »Patienten 
mehr Möglichkeiten bekommen sich zu informie-
ren als in einem einmaligen Aufklärungsgespräch 
und der Lektüre einer Patienteninformation« (S. 
65). Auch gelte es die mündliche und auch die 
schriftliche Aufklärung »durch grafisch und text-
lich ansprechende Broschüren oder sog. ‚FAQs‘ 
[…] sowie Internet-Informationen und Video-Do-
kumentationen« (S. 65) zu unterstützen. All dies 
solle durch eine Ausweitung der genetischen Be-
ratung erreicht werden. Verglichen mit der Forde-
rung nach einer umfassenden Modifikation von 
Kommunikationsprozessen und nach Einführung 
gestufter Informierungsverfahren erscheinen die 
tatsächlich vorgeschlagenen Maßnahmen aller-
dings überraschend konservativ.

Die EURAT-Stellungnahme zeichnet mit ihnen 
ein Defizitbild. Die potenziell Teilnehmenden müs-
se man vor allem mit mehr und medial besser auf-
bereiteten Informationen konfrontieren, um eine 
bessere Aufklärung zu erreichen. Im Hintergrund 
steht ein lineares Bild der Wissenskommunikation: 
Auf der einen Seite stehen Experten (Wissenschaft-
ler und behandelnde Ärzte) als Wissensvermittler 
und auf der anderen Seite die Teilnehmenden als 
Wissensempfänger. Dies ist eine Dichotomisie-
rung, die keinen wirklichen Dialog zwischen den 
beiden Akteursgruppen vorsieht. Dialog erscheint 
uns als grundlegend für den kommunikativen 
Umgang mit genetischem Wissen. Der Nutzen ist 
wechselseitig. Studienteilnehmende können im 
Dialog ein erhöhtes Maß an Entscheidungskompe-
tenz erlangen.

11.5 »Deliberativer Informed 
Consent«

In der soziologischen Forschung referiert der Be-
griff der Deliberation auf ein Konzept, das im Kon-
text der Demokratietheorie von Jürgen Habermas 
entwickelt wurde und integrativ-partizipative Pro-
zesse markiert (Habermas 1999; vgl. auch Iser u. 
Strecker 2010). Zentraler Bestandteil von delibera-
tiven Prozessen sind öffentliche Diskurse und Be-
ratungen sowie die Teilhabe aller beteiligten oder 
betroffenen Personengruppen an Kommunikati-
ons- und Entscheidungsprozessen. In der Praxis 

geht es in entsprechenden Verfahren darum, einen 
klar umgrenzten Rahmen zu schaffen (etwa eine 
Beratschlagung), in dem alle beteiligten Akteure 
nicht nur angehört, sondern auf einer prozessua-
len Ebene gleichwertig behandelt und dabei an der 
Klärung einer Fragestellung, eines Problems oder 
eines Verfahrens beteiligt werden (siehe van den 
Daele 2006 sowie Schaal u. Ritzi 2009).

Eine konstruktive Kommunikationssituation 
zur Gestaltung von Mitteilungsvereinbarungen 
könnte erzeugt werden, wenn das von der EU-
RAT-Gruppe vorgeschlagene Modell prädiktiver 
Information um die Möglichkeit dialogisch-ge-
meinschaftlicher Wissensproduktion hinsichtlich 
der Tragweite der Entscheidung für oder wider 
die Mitteilung von Zusatzbefunden erweitert wird. 
Mithilfe eines limitierten – weil in einen konkre-
ten Prozess integrierten – »empowerment« (vgl. 
insbesondere Arnstein 1969) der Teilnehmer und 
Teilnehmerinnen sowie der damit verbundenen 
Möglichkeit der konstruktiven Einbindung ih-
rer »civic epistemology« (vgl. Jasanoff 2005) wäre 
nicht nur ein wichtiger Schritt in Richtung einer 
wirklich informierten Zustimmung getan, sondern 
auf Grundlage der im Feedback erfahrbaren Selbst-
wirksamkeit auch echte Entscheidungskompetenz 
erreichbar. Diese Form einer mehr dialogisch 
strukturierten Informierung und Zustimmung 
wollen wir im Folgenden »Deliberativer Informed 
Consent« (DIC) nennen. Wir skizzieren vier Ideen, 
wie die Partizipation in einem DIC konkret ermög-
licht werden könnte. Sie müssten weiter ausgear-
beitet und in der Praxis getestet sowie aufgrund der 
Erfahrungen weiterentwickelt werden.

Es muss jedoch auch angemerkt werden, dass 
diese Vorschläge nur dann praxisrelevant werden 
können, wenn innerhalb des Budgets von Ganz-
genomstudien künftig feste Etats für EthikerInnen 
und genetische BeraterInnen eingeplant werden, 
was in der gegenwärtigen Forschungskultur leider 
nicht der Fall ist. Es handelt sich hierbei um eine 
Herausforderung, die auch eine wissenschaftspoli-
tische Dimension besitzt.

 z a) Rekrutierung von Teilnehmenden und 
innerfamiliäre Diskussion

Eine erste Aufklärung könnte seitens der Stu-
dienverantwortlichen z.  B. mithilfe von einfa-
chen und niederschwelligen Informationswerk-
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zeugen wie einem Chatangebot, einer hohen 
Datensicherheitsstandards genügenden Online-
Kommunikationsplattform oder auch einer Hand-
reichung mit Kontaktinformationen erreicht wer-
den. Das Ziel eines DIC wäre es in dieser Phase, 
die potenziellen Teilnehmer und Teilnehmerinnen 
dazu in die Lage zu versetzen, eine erste (durchaus 
noch laienhaft geführte) innerfamiliäre Diskussion 
hinsichtlich des Für und Widers der Mitteilung von 
Zusatzbefunden zu führen. Hierzu müssten die 
Studienverantwortlichen neben ersten Informatio-
nen auch persönlich ansprechbar sein.

 z b) Dialogische Informierungsseminare
Die Studienleitung könnte parallel dazu das An-
gebot machen, die verschiedenen medizinischen, 
sozialen und individualpsychologischen Zusam-
menhänge von Zusatzbefunden im Kontext eines 
dialogischen Informierungsseminars gemein-
schaftlich mit anderen Studienteilnehmenden zu 
erörtern, um dabei im Dialog mit Medizinern so-
wie den beteiligten Forschenden Grundzüge eines 
Mitteilungsverfahren festzulegen.

Es ließe sich dabei überlegen, unter welchen Um-
ständen eine intensivierte genetische Beratung im 
Zusammenhang mit der Mitteilung von Zusatzbe-
funden erfolgen sollte, welche Zusatzbefunde seitens 
der Teilnehmenden überhaupt als mitteilungsbedürf-
tig erachtet werden und wie die Mitteilung in den 
einzelnen Fällen ausgestaltet sein sollte. So könnte im 
Falle der Möglichkeit eines mehrere Familiengenera-
tionen involvierenden genetischen Defekts auch die 
Einbeziehung von Angehörigen angezeigt sein.

Die Herausforderung eines derartigen Seminars 
liegt insbesondere darin, Informierung und Partizi-
pation zirkulär zu prozessieren. Denn viele poten-
zielle Teilnehmer und Teilnehmerinnen möchten, 
da sie teilweise nur wenig Wissen hinsichtlich der 
möglichen Konsequenzen einer Mitteilung von 
Zusatzbefunden besitzen, zunächst alle möglichen 
Befunde mitgeteilt bekommen. Den Studienverant-
wortlichen bzw. den involvierten genetischen Bera-
tern und Beraterinnen kommt die Aufgabe zu, über 
mögliche Konsequenzen des genetischen Wissens 

aufzuklären, um den Teilnehmenden eine infor-
mierte Mitgestaltung von Informationsmaterialien 
und Prozessen zu ermöglichen.

 z c) Selbstwirksamkeit der Teilnehmenden
Interessierte Teilnehmer und Teilnehmerinnen 
könnten Ideen zur eigenen Partizipation im wei-
teren Informierungsprozess formulieren. Sie könn-
ten als Tutoren und Tutorinnen für die Informie-
rung weiterer Teilnehmender auftreten. Denn in 
der Praxis erreichen uns immer wieder Anfragen 
von ehemaligen StudienteilnehmerInnen, die ihre 
eigene Expertise, ihre »Betroffenen-Epistemologie« 
konstruktiv nutzbar machen wollen. Beispielsweise 
könnten im Zuge dessen neu eintretende Individu-
en oder Gruppen in die Grundproblematik der Zu-
satzbefunde aus der spezifischen Perspektive von 
Teilnehmenden einführen. Damit könnten fehlen-
de Kapazitäten für die genetische Beratung teilwei-
se kompensiert werden.

 z d) Feedback der Teilnehmenden
Etwas schwieriger ließen sich DICs dort verwirk-
lichen, wo wegen räumlichem oder zeitlichem 
Abstand die Möglichkeiten der Begegnung von 
Studienteilnehmern und Studienteilnehmerinnen 
untereinander eingeschränkt sind. Dies betrifft bei-
spielsweise das Rekrutierungsverfahren der »Na-
tionalen Kohorte« (Wichmann u. Kleiser 2012). In 
derartigen Fällen könnte es sich anbieten, die Be-
teiligung von Teilnehmern und Teilnehmerinnen 
in Feedbackverfahren zu gestalten.

Es spricht eigentlich nichts dagegen, dass Stu-
dienteilnehmende in einer späten Phase oder bei 
Abschluss ihrer jeweiligen Teilnahme an einer Stu-
die Feedback über den Prozess der Informierung 
und die Kommunikationspraxis von Zusatzbefun-
den geben können. Hiervon könnten aus unserer 
Perspektive sowohl die Gruppe der professionellen 
Akteure als auch die Gruppe der Teilnehmenden 
profitieren. Erstere würden Anregungen zur Op-
timierung ihrer Informierungs- und Mitteilungs-
prozesse bekommen. Letztere könnten von diesen 
Anregungen profitieren und hätten zugleich die 
Möglichkeit der kritischen Reflexion eines für sie 
bedeutsamen Prozesses.
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