Was Sie in diesem
Buch erwartet

Viele Menschen mdchten wissen, wie sich ihre Gene aufihre
Gesundheit auswirken kdnnen — ohne medizinisches Vorwissen.

Ich habe in diesem Buch den Schwerpunkt
auf Lifestyle-Gentests und genetische Vari-
anten gelegt, die in frei zuganglichen oder
drztlich begleiteten Tests untersucht werden
kénnen und mit denen jeder Wissen iiber
den eigenen Genpool erlangen kann.

Es geht um praktische Fragen, etwa:

e Warum vertrdgt jemand Koffein schlecht -
und jemand anderes kein Gluten?

» Warum wirken Medikamente bei man-
chen Menschen anders oder gar nicht?

» Welche Gene beeinflussen meinen Vita-
minbedarf oder meine Entgiftungsleis-
tung?

Was dieses Buch
bewusst ausklammert

Nicht behandelt werden klassische Inhalte

der Humangenetik, etwa:

e monogenetische Erkrankungen wie Mu-
koviszidose, Chorea Huntington oder das
Marfan-Syndrom

e Chromosomenanomalien wie Trisomie 21

« pradiktive Gentests bei familidrer Vorbe-
lastung, z.B. durch BRCA-Mutationen oder
das Lynch-Syndrom

» neurodegenerative Erbkrankheiten oder
seltene Syndrome mit medizinischer
Relevanz

Diese Themen gehéren in die Hinde spezi-
alisierter Fachdrzt*innen und unterliegen
strengen gesetzlichen Vorgaben. Auch wenn
sie fiir betroffene Einzelpersonen von grofRer
Bedeutung sind, sprengen sie den Rahmen
dieses Buches.

Worum es hier geht

Dieses Buch will Verstandnis wecken,
Orientierung geben - und vor allem zeigen,
wie Sie genetisches Wissen fiir Ihre eigene
Gesundheit im Alltag nutzen kénnen. Es ist
kein Nachschlagewerk fiir seltene Erkran-
kungen, sondern ein praktischer Begleiter
auf dem Weg zu mehr Eigenverantwortung,
Individualitit und Vorsorge.
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2 Unsere Erbinformationen in der DNA

So ist dieses Buch aufgebaut

Bevor es um konkrete Themen geht, werfen
wir einen Blick auf das rechtliche Umfeld -
etwa was Lifestyle-Gentests tiberhaupt sind
und was das Gendiagnostikgesetz dazu sagt.
Danach folgen die genetischen Grundlagen,
die fiir das Verstdndnis der spateren Kapitel
wichtig sind.

Zugegeben: Manche Abschnitte sind an-
spruchsvoll, und Fachbegriffe lassen sich
nicht immer vermeiden. Aber lassen Sie sich
davon nicht abschrecken! Jedes Kapitel ist so
aufgebaut, dass es Ihnen hilft, die Kernaus-

Was Sie in diesem Buch erwartet

sagen zu verstehen und das Thema Schritt
fiir Schritt zu durchdringen.

Im Anschluss geht es um fiinf gro3e Anwen-

dungsbereiche der modernen Genetik:

» Nutrigenetik zeigt, wie Ihre Gene den
Umgang mit Ndhrstoffen beeinflussen und
welche Erndhrung individuell sinnvoll sein
kann.

» Fitnessgenetik beleuchtet, wie genetische
Faktoren Ihre sportliche Leistungsfahig-
keit, Regeneration und Verletzungsanfal-
ligkeit mitbestimmen.

» Detoxgenetik erkldrt, wie Thr Kérper
Schadstoffe abbaut und was genetische
Schwachen im Entgiftungssystem fiir Ihre
Gesundheit bedeuten.

e Pharmakogenetik macht deutlich, warum
manche Medikamente bei IThnen besser
oder schlechter wirken und wie Gentests
helfen, Nebenwirkungen zu vermeiden.

» Tumorgenetik zeigt, wie moderne Krebs-
therapien auf tumorgenetische Verdande-
rungen zugeschnitten werden und welche
Rolle Gentests dabei spielen.

Auch Volkskrankheiten wie Alzheimer wer-
den behandelt, obwohl hier genetische Tests
(noch) nicht zur Routine gehéren. Der Fokus
liegt auf Erkrankungen mit groRBer gesell-
schaftlicher Relevanz.

An geeigneter Stelle finden Sie auch prakti-
sche Tipps fiir von bestimmten Mutationen
Betroffene, denn - und das werden Sie ofter
in diesem Buch lesen - unsere Gene sind
nicht unser Schicksal. Sie profitieren in
jedem Fall von einer gesunden Lebensweise.
Ganz hinten im Buch finden Sie aulRerdem
ein Glossar mit den wichtigsten Begriffen,
das Ihnen eine schnelle Orientierung bietet.
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Gendiaghostikgesetz

Das deutsche Gendiagnostikgesetz schiitzt den Verbraucher vor
falschen Schliissen — doch wo endet der Schutz, wo beginnt die

Eigenverantwortung?

Fﬁr Deutschland, Osterreich und die
Schweiz gelten sehr dhnliche Regelungen
im jeweiligen Gendiagnostikgesetz. Die
genauen Unterschiede kénnen Sie in den
offiziellen Veréffentlichungen nachlesen. Im
Folgenden geht es um die Grundprinzipien
dieser Gesetzgebung - also darum, was sie
bezweckt und welche genetischen Untersu-
chungen darunterfallen.

Das Gendiagnostikgesetz dient in erster
Linie dem Schutz der Betroffenen: Es soll
sicherstellen, dass niemand wegen seiner
genetischen Eigenschaften benachteiligt
wird. Es schiitzt die Menschenwiirde und
das Recht auf Selbstbestimmung (§ 1) und
gilt ausdriicklich auch fiir Embryonen und
Foten.

Genetische Analysen im Sinne des Gesetzes
umfassen Untersuchungen zur Feststellung
genetischer Merkmale, etwa der Zahl und
Struktur der Chromosomen, der moleku-
laren Struktur von DNA oder RNA oder der
von ihnen produzierten Molekiile.

Unter das Gesetz fallen sowohl diagnosti-
sche als auch pradiktive genetische Unter-
suchungen, je nachdem, welches Ziel mit

der Analyse verfolgt wird (siehe unten). Das
Gesetz spricht von Erkrankung oder gesund-
heitlicher Stérung, zur besseren Lesbarkeit
wird hier einheitlich der Begriff »Erkran-
kung« verwendet.

Ziel einer diagnostischen genetischen

Untersuchung ist die Abklarung

e bestehender Erkrankungen,

» genetischer Eigenschaften, die zusammen
mit duferen Faktoren oder Fremdstoffen
eine Erkrankung auslésen kénnen,

» genetischer Eigenschaften, die die Wir-
kung eines Arzneimittels beeinflussen
(Pharmakogenetik),

» genetischer Eigenschaften, die eine Er-
krankung (teilweise) verhindern kénnen.

Ziel einer pradiktiven genetischen Untersu-

chung ist die Abkldrung

e einer erst zukiinftig auftretenden Erkran-
kung,

» einer Anlagetragerschaft fiir Erkrankun-
gen bei Nachkommen (Person, die eine
Genmutation tragt, die zu einer Krankheit
fiihren kann, aber selbst nicht erkrankt).

Diese Definition ist auch deshalb wichtig,
weil diagnostische genetische Untersu-
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chungen nur von Arztinnen oder Arzten
und prddiktive genetische Untersuchungen
nur von Fachirztinnen oder Fachadrzten fiir
Humangenetik oder »anderen Arztinnen
oder Arzten, die sich beim Erwerb einer
Facharzt-, Schwerpunkt- oder Zusatzbe-
zeichnung fiir genetische Untersuchungen
im Rahmen ihres Fachgebietes qualifiziert
haben«, vorgenommen werden (§ 7, Arztvor-
behalt). Die genetische Beratung gehoért zu
den zentralen Elementen des Gesetzes.

Gesetz ist Gesetz — doch ein Blick auf die Pra-
xis wirft Fragen auf: Die genetische Abkla-
rung, ob ein Medikament individuell wirkt
(Pharmakogenetik), darf in Deutschland

laut Gendiagnostikgesetz nur durch Arzte
erfolgen. Gleichzeitig kann jeder Mensch in
der Apotheke frei verkdaufliche Medikamente
erwerben, deren Wirkung stark von eben
diesen genetischen Faktoren abhdngt. Der
Widerspruch liegt auf der Hand. Der miindi-
ge Biirger darf also durchaus hinterfragen, ob
diese Regelung in der Pharmakogenetik noch
zeitgemadlf und sinnvoll ist.

Noch beeindruckender ist dieser Gegensatz,
wenn Sie {iber sogenannte unerwiinschte
Arzneimittelwirkungen (UAW) nachdenken.
In verschiedenen Studien liegen mindestens
bei 6% der Patient*innen derartige uner-
wiinschte Reaktionen vor, wobei vor allem
bei dlteren Menschen, die oft viele Medi-
kamente gleichzeitig einnehmen (durch-
schnittlich sieben), derartige Wirkungen zu
erwarten sind.

Ein Artikel aus dem vergangenen Jahr zeigt:
Unerwiinschte Arzneimittelwirkungen
gehoren zu den hdufigsten Griinden fir
Krankenhausaufenthalte und stellen sogar
die vierthdufigste Todesursache dar. Nahezu
50% dieser Nebenwirkungen lassen sich mit

Gendiagnostikgesetz

hoher Wahrscheinlichkeit mit genetischen
Unterschieden im Arzneimittelstoffwechsel
erklaren.

Dass eine genotypgesteuerte Behandlung -
also die Anpassung der Therapie an die
genetische Ausstattung des Patienten - Ne-
benwirkungen deutlich reduzieren kann,
belegen aktuelle Daten: Uber 90% der Pati-
ent*innen wiesen eine genetische Variante
auf, auf die man therapeutisch hitte reagie-
ren kénnen. Nach entsprechender Testung
sank das Risiko fiir unerwiinschte Wirkun-
gen um 33% im Vergleich zu Patient*innen,
die eine Standardbehandlung ohne geneti-
sche Vorklarung erhielten.

Obwohl diese Informationen grundsatzlich
jedem Arzt zur Verfiigung stehen, verfii-

gen nur wenige iiber vertieftes Wissen im
Bereich der Pharmakogenetik. Dies ist nicht
verwunderlich und den Kolleginnen und
Kollegen auch nicht vorzuwerfen. Zum einen
werden diese Themen im Medizinstudium
nur am Rand behandelt. In der Flut medizi-
nischer Neuerungen gehen selbst zukunfts-
weisende Themen wie die Pharmakogenetik
in der drztlichen Weiterbildung leicht unter.
Zum anderen fehlt es im drztlichen Alltag oft
schlicht an Zeit, um sich mit der Pharmako-
genetik im Einzelfall eingehend zu befassen.

Nebenwirkungen werden nach deren Auftre-
ten behandelt, nicht von vornherein ver-
hindert. Dabei kdnnten genetische Tests in
vielen Fillen genau das leisten. Die aktuelle
Gesetzeslage, insbesondere das Gendiagnos-
tikgesetz, erschwert jedoch eine flichen-
deckende Umsetzung solcher praventiven
MafBnahmen. Das ist besonders kritisch, da
das Gesetz ausdriicklich auch dazu dienen
soll, die Chancen genetischer Untersuchun-
gen zum individuellen Nutzen zu sichern.
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a Gendiagnostikgesetz

Recht auf Wissen
oder Nichtwissen

Das Gendiagnostikgesetz schiitzt Ihr
Recht, Ihre genetischen Testergebnis-
se zu erfahren — oder bewusst nicht zu
erfahren. Sie kénnen einzelne Befunde
gezielt ausschlieflen lassen oder fest-
legen, dass ein Ergebnis nur bei einem
bestimmten Ausgang mitgeteilt wird.
Jede genetische Untersuchung erfor-
dert lhre ausdriickliche Zustimmung,
und die Ubermittlung muss genau
Ihren Vorgaben entsprechen. Eine per-
sonliche Wertung durch den Anbieter
ist gesetzlich ausgeschlossen.

Welche genetischen Unter-
suchungen unterliegen nicht
dem Gendiagnostikgesetz?

Lifestyle-Gentests sind nicht klar geregelt
und befinden sich deshalb in einer recht-
lichen Grauzone. Gemaf3 § 2 Abs. 1 des
Gendiagnostikgesetzes gilt das Gesetz fiir
genetische Untersuchungen zu medizinischen
Zwecken, zur Klarung der Abstammung
sowie fiir genetische Untersuchungen im
Versicherungsbereich und im Arbeitsleben.
Lifestyle-Genetik-Tests, die auRerhalb dieser
Bereiche liegen, fallen nicht zwingend unter
das Gesetz, es sei denn sie liefern medizinisch
relevante Aussagen. Die Einordnung einzelner
Tests unter diese oder jene Kategorie kann al-
lerdings auRRerordentlich schwierig sein oder
unterschiedlich interpretiert werden.

Manche Expert*innen vertreten die Auf-
fassung, dass das Gendiagnostikgesetz auf
Lifestyle-Gentests keine Anwendung findet

und damit auch dessen datenschutzrechtli-
che Vorschriften nicht greifen. In diesem Fall
kdme grundsatzlich das Bundesdatenschutz-
gesetz (BDSG) zur Anwendung. Aber auch
das legt nicht eindeutig klar, ob und in wel-
chem Umfang genetische Daten zu Zwecken
der Lebensplanung erfasst sind. Ein Artikel
des Gen-ethischen Netzwerks spricht in die-
sem Zusammenhang von einer rechtlichen
Grauzone, andere Einschdtzungen sehen das
differenzierter.

Bei Lifestyle-Gentests geht es nicht um die
Diagnose von Krankheiten, sondern um
personliche Lebensstilentscheidungen und
Optimierung. Genau dafiir fehlt bislang eine
eindeutige gesetzliche Regelung.

Welche Themen decken Tests
der Lifestyle-Genetik ab?

Diese Tests konnen in Apotheken, im Inter-
net und sogar in Fitnessstudios erworben
werden.

Sie decken eine Vielzahl von Themen ab, was

sie fiir den Verbraucher interessant macht:

» Langlebigkeit

» Fitness

« Nutrigenetik (Erndhrung)

» »Foodomik« (Erndhrung)

o Herkunft der Vorfahren

» genetischen Auswertungen hinsichtlich
der Wahl passender Partner*innen
(Datingservice Scientific Match)

» Koffein-Metabolisierung

« Risikoscreening fiir Nikotin und Alkohol-
sucht

e Geddchtnisfahigkeit im Alter

» Ausdauerbereitschaft

e Sozialverhalten

* Geschmacksempfinden
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Es werden aber auch genetische Unter-
suchungen im Internet als Direct to
Consumer-Tests angeboten, die man

aus dem Ausland beziehen kann, die in
Deutschland eindeutig dem Gendiagnos-
tikgesetz unterliegen und hier entweder
einen Arztvorbehalt haben oder sogar eine
Fachdrztin oder einen Facharzt fiir Genetik
erfordern.

Zum Teil werden dieses Tests gianzlich ohne
drztliche Beratung angeboten, oder es wird
eine Beratung offeriert. Der Beratende kann
ein Arzt, ein nicht drztlicher »Gesundheits-
profi« oder ein Laie sein. Dies ist nicht un-
bedingt aus dem Angebot zu erschlief3en.

Was spricht fiir DTC-Tests?

Pharmakogenetik ohne Arzt

Manche Anbieter kooperieren mit Arzten
oder Beratern, denen man Fragen zum Test
stellen kann. Das kann einen Vorteil dar-
stellen, weil Wartezeiten und Termindruck
entfallen.

Gerade bei Arzneimittelunvertraglichkeiten
werden genetische Ursachen in der klini-
schen Praxis selten beriicksichtigt. Obwohl
entsprechende Hinweise oft in Packungsbei-
lagen stehen, hat sich die Pharmakogenetik
bislang nicht im medizinischen Alltag etab-
liert. Stattdessen werden haufig teure Unter-
suchungen durchgefiihrt, ohne an nahelie-
gende Wechselwirkungen zu denken. Ein
Beispiel aus dem personlichen Umfeld: Eine
jahrelang bestehende Hypotonie stellte sich
im Nachhinein als Folge einer unerkannten
Medikamenteninteraktion heraus - ein
pharmakogenetischer Test hdtte hier friiher
zur Aufkldarung beitragen konnen. DTC-Tests

Gendiagnostikgesetz G

konnen hier einen wichtigen Hinweis liefern
und ermdglichen es informierten Patient*in-
nen, selbst aktiv zu werden.

Fiir manche Menschen ist es auch ein Vor-
teil, dass Testergebnisse nicht automatisch
in die offizielle Patientenakte eingehen. Das
kann im Hinblick auf Versicherungen oder
die kiinftige Berufswahl niitzlich sein.

Fitnessgenetik ohne Arzt

Genetische Tests kdnnen helfen, Trai-
ningspldne individuell anzupassen - etwa
durch Erkenntnisse tiber Ausdauer, Kraft
oder Verletzungsanfilligkeit. Besonders im
Leistungssport konnten auch genetische
Risiken fiir seltene, aber potenziell gefdhrli-
che Erkrankungen relevant sein. Solche Tests
werden jedoch kaum routinemdRig durch-
gefiihrt, obwohl ihre Ergebnisse im Idealfall
gemeinsam mit Sportmedizinern ausgewer-
tet werden konnten.

Nutrigenetik ohne Arzt

Wie in der Pharmakogenetik gibt es auch

in der Nutrigenetik groRRe Unterschiede im
Stoffwechsel: Manche Menschen verwerten
Vitamine oder Nahrstoffe genetisch bedingt
besonders schnell oder langsam, was zur
Unter- oder Uberversorgung fiihren kann.
Trotzdem sind weder genetische Tests noch
regelmdRige Laborkontrollen in der Routine
vorgesehen.

Nahrung kann - je nach genetischer Voraus-
setzung - die Wirkung von Medikamenten
und Entgiftungsenzymen beeinflussen.
Schon ein Glas Grapefruitsaft kann spiirba-
re Effekte haben, wie Sie spater noch lesen
werden. Ahnliche Interaktionen gibt es bei
der Entgiftung, wenn bestimmte Ndhrstoffe
Enzyme hemmen oder aktivieren.
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a Gendiagnostikgesetz

Die Kenntnis Ihrer genetischen Grundlagen
kann helfen, Nebenwirkungen, Intoxikati-
onen oder Mangelzustdnde zu vermeiden.
Auch epigenetische Verdanderungen gewin-
nen dabei zunehmend an Bedeutung.

Ihr Arzt oder Erndhrungsberater wird hier
manchmal Giberfordert sein. Wenn Sie
jedoch Ihr genetisches Risiko kennen und
entsprechende Fragen stellen, kann dies bei
der Personalisierung der Erndhrungsemp-
fehlung helfen.

Was spricht gegen DTC-Tests?

Die Aussagekraft ist eingeschrankt
Kritiker bemdngeln, dass viele genetische
Tests wissenschaftlich nicht ausreichend
belegt seien und zum Teil scheinbare
Zusammenhange suggerierten. Tatsdchlich
hdngt die Aussagekraft stark vom jeweiligen
Testsystem und der begleitenden Beratung
ab. Eine pauschale Aussage kann hier meines
Erachtens nicht getroffen werden.

Es kann eine psychische
Verdnderung auftreten

Erhdlt eine Person die Information, ein er-
hohtes Risiko fiir eine schwere Erkrankung
zu tragen, kann dies psychisch stark belas-
ten. Solche Tests sollten daher nur mit fach-
licher Begleitung - etwa durch einen Arzt
oder Psychologen - durchgefiihrt werden.

Die Kenntnis einer genetischen
Pradisposition fiihrt selten zum
Wandel der Lebensgewohnheiten
Diese Aussage wurde zwar in mehreren Stu-
dien belegt, allerdings lasst sich dies kaum
pauschalisieren. Das Wort »selten« impli-
ziert bereits, dass es sehr wohl Menschen
gibt, bei denen sich eben doch Erndhrung,

Bewegung oder der Umgang mit bestimm-
ten Substanzen dndern. Solche Reaktionen
hdngen oft von der individuellen Lebenssi-
tuation und der Relevanz des Befunds ab,

etwa bei bekannten Entgiftungsproblemen.

Menschen sind durch

Genanalysen verunsichert

Eine Umfrage der Universitdt Boston hat
gezeigt, dass viele Menschen sich durch
Ergebnisse von Genanalysen verunsichert
fiihlen, vor allem dann, wenn es um schwe-
re Erkrankungen wie Alzheimer geht. Im
Internet werden Tests angeboten, die etwa
untersuchen, ob ein erhéhtes Risiko fiir eine
Demenz besteht. In Deutschland unterliegen
solche Untersuchungen dem Gendiagnos-
tikgesetz, weil sie medizinisch relevante
Aussagen ermoglichen.

Ein Beispiel ist das APOE-Gen. Wer eine be-
stimmte Variante davon - APOE4 - trdgt, hat
ein deutlich erhohtes Risiko, an Alzheimer
zu erkranken: Ein einzelnes APOE4-Allel
erhoht das Risiko um das Drei- bis Vierfache,
zwei Kopien kénnen es auf das Zwolffache
steigern. Dennoch gilt: Auch Menschen
ohne diese Variante konnen erkranken, und
nicht alle mit APOE4 tun es. Deshalb wird
ein solcher Test meist nur empfohlen, wenn
ein konkreter Verdacht oder eine familidre
Vorbelastung vorliegt.

Die Frage ist dann: Was fangt man mit die-
sem Wissen an? Denn eine sichere Vorher-
sage gibt es nicht, und bislang sind Medi-
kamente gegen Alzheimer kaum wirksam.
Doch das dndert sich langsam. Erste, wenn
auch sehr teure Medikamente kénnen im
Frithstadium hilfreich sein — was wieder-
um fiir eine frithzeitige Risikobestimmung
spricht. Wer weil3, dass er genetisch belastet
ist, kann zudem gezielter auf weitere Bio-
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marker getestet werden und seine Lebens-
weise entsprechend anpassen. Auch fiir
Familienmitglieder kann diese Information
bedeutsam sein.

Wichtig ist, dass solche Tests nicht allein
durchgefiihrt oder interpretiert werden,
gerade weil Testergebnisse emotional
belastend sein kdnnen. Es empfiehlt sich
auf jeden Fall, sie mit Arzt*innen oder
genetischen Berater*innen zu besprechen.
Das Gendiagnostikgesetz will hier genau
diesen Schutz bieten. Besonders bei Tests
auf seltene erbliche Alzheimerformen, z.B.
bei Verdnderungen in den Prasenilin- oder
APP-Genen, ist eine genetische Beratung
sogar gesetzlich vorgeschrieben.

Qualitatsstandards werden

nicht eingehalten

Haufig wird kritisiert, dass DTC-Tests ohne
drztliche Begleitung nicht denselben Quali-
tdtsstandards unterliegen wie medizinische
Tests. Konkret entsprechen sie in der Regel
nicht den Vorgaben der Bundesdrztekam-
mer (RiLi-BAK) oder den Anforderungen
der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) zur
Qualitdtssicherung. Das bedeutet: Wahrend
medizinisch veranlasste genetische Unter-
suchungen strengen externen und internen
Qualitdtskontrollen unterliegen, fehlt diese
Kontrolle bei vielen kommerziellen Anbie-
tern. Die Ergebnisse konnen deshalb unter
Umstdnden ungenau oder schwer zu inter-
pretieren sein, besonders ohne fachkundige
Beratung.

Die Identitdt und Einwilligung

der Testpersonen lassen sich

nicht sicher priifen

Bei DTC-Tests ist es kaum moglich sicherzu-
stellen, dass die Testperson tatsdchlich selbst
zugestimmt hat und sich tiber die Tragweite
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des Tests im Klaren ist. Auch die Identitdt
der getesteten Person ldsst sich oft nicht
zweifelsfrei priifen.

Das wirft ethische Fragen auf, etwa, wie

gut die Personlichkeitsrechte der betroffe-
nen Personen in solchen Fallen {iberhaupt
geschiitzt sind. Zwar fordern die meisten
Anbieter eine personliche Einwilligung mit
Unterschrift und informieren iiber den Da-
tenschutz - doch eine tatsichliche Uberprii-
fung der Identitit findet in der Regel nicht
statt. Kritiker sehen darin ein Risiko fiir
Missbrauch. Andererseits gilt auch: Absolute
Sicherheit gibt es nirgends. Wer betriigen
will, findet fast immer einen Weg.

Zum Vergleich: Eine Priifung von Daten ist
auch nicht méglich, wenn ich z.B. einen
Brief verschicke. Trotzdem gilt das Postge-
heimnis. Auch bei Dopingkontrollen wird
immer wieder versucht, Urinproben zu ma-
nipulieren. Die Méglichkeit des Missbrauchs
allein reicht also nicht aus, um ein ganzes
Verfahren infrage zu stellen.

Datenschutz

Es besteht ein allgemeines Datenschutzpro-
blem bei der Ubermittlung und Sicherung
von genetischen Daten, vor allem, wenn der
Anbieter sich im Ausland befindet. Deshalb
sollte man {iberlegen, bei welchem Testan-
bieter man einen derartigen Test bestellt.
Anbieter in den USA unterliegen z.B. nicht
den strengen europdischen Datenschutzre-
geln. Es besteht die Gefahr, dass Ihre Probe
oder Ihre Daten ohne Ihr Wissen auch an an-
dere Firmen oder Behérden weitergegeben
werden. Anbieter in Deutschland miissen
sich nach hier giiltigem Recht richten. Die
Datenschutzbestimmungen sind Teil des In-
ternetauftritts der entsprechenden Firmen,
ebenso die Benennung eines Datenschutz-
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beauftragten. In zertifizierten oder akkredi-
tierten Instituten sind Ihre Daten sicher.

Fehlende Verwandtschafts-
beziehungen kénnten ungewollt
aufgedeckt werden

Prinzipiell ist dies moglich. Ein Beispiel:
Wird bei einer Person genetisch eine Lakto-
severtraglichkeit festgestellt, obwohl beide
bekannten Elternteile laktoseintolerant
sind, konnte dies Zweifel an der geneti-
schen Abstammung aufwerfen. Aber dafiir
miisste ich den Genotyp zumindest eines
Elternteils kennen. Das ist bei den meisten
DTCs unwahrscheinlich, da nur wenige SNPs
(Einzelnukleotid-Polymorphismen, also ge-
erbte und vererbbare genetische Varianten)
untersucht werden, aber letztendlich nicht
absolut sicher auszuschliefSen.

Die Aussagekraft gewisser

Tests ist begrenzt

Manchmal versprechen Anbieter Erkennt-
nisse, die wissenschaftlich nicht haltbar
sind. Dem kann ich uneingeschrankt zustim-
men. Oft sind die Aussagen wissenschaftlich
nicht haltbar, weil sich die Tests auf dltere
Untersuchungen stiitzen. Allerdings hangt
dies von den einzelnen Testsystemen ab. Es
gibt z.B. Einzelgentests, die eine hohe Aussa-
gekraft haben, die durch zahlreiche Studien
belegt ist, und einige Diagnosen unterstiit-
zen kdénnen. Dazu gehoéren Gene, die fiir eine
Histamin- oder Glutenintoleranz verant-
wortlich sind, oder eben auch ApoE.

Einzelne Tests aus dem Bereich der Nutrige-
netik sind oft wenig aussagekraftig. Wenn
jedoch mehrere Genvarianten gemeinsam
auf ein erhdhtes Risiko hinweisen, etwa bei
bestimmten Stoffwechselwegen von Néhr-

stoffen, kann der Test durchaus hilfreich sein.
Das gilt besonders dann, wenn Blutwerte
grenzwertig sind. Die genetische Information
kann dann helfen, Blutspiegel gezielter zu
normalisieren oder besser einzuordnen (z.B.
beim Vitamin-D-Stoffwechsel, S. 35).

Es werden weitere Angaben

nicht beriicksichtigt

Bei Erkrankungen mit vielen méglichen
Ursachen - sogenannten multifaktoriellen
Erkrankungen wie z.B. Arteriosklerose - ist
die genetische Situation besonders kom-
plex. Das liegt daran, dass nicht nur viele
verschiedene Einfliisse zusammenspielen,
sondern auch jeder einzelne dieser Faktoren
von mehreren Genen beeinflusst werden
kann. Dadurch ist es oft schwierig, eindeuti-
ge genetische Zusammenhange zu erkennen.

Gleiches gilt z.B. fiir die essenzielle Hyper-
tonie (Bluthochdruck). Die Begriffe »essen-
ziell«, »idiopathisch« oder »primar« klingen
sehr wissenschaftlich, bedeuten aber oft
schlicht, dass man die genaue Ursache einer
Erkrankung nicht kennt. Hiufig spielen viele
Faktoren eine Rolle, auch genetische. Auch
Lebensstilfaktoren wie Erndhrung, Bewe-
gung, Alkohol- oder Tabakkonsum haben
grof3en Einfluss. Umso wichtiger ist es, dass
ein Arzt, idealerweise mit Erfahrung in
Praventionsmedizin, sowohl genetische als
auch nichtgenetische Aspekte bei Therapie
und Vorsorge beriicksichtigt.

Falsche Sicherheit durch
unvollstandige Tests

Sicherlich kann man dieses Argument gelten
lassen. Allerdings: Welche Sicherheit hat
man, wenn man den Test nicht durchfiihrt?
Hochqualifizierte Spezialisten erkldrten mir
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hier, dass ein bestimmtes Testsystem nicht
standardisiert sei und etwa 2 % der Merk-
malstrager ibersehen konnte. Das stimmt,
aber was ist die Konsequenz, wenn der Test
nicht durchgefiihrt wird? Dann erhalten
womdoglich tiber 30% der Betroffenen eine
falsche oder sogar toxische Therapie. Ist das
wirklich »moralischer«?

In der Medizin gibt es nicht nur »krank« und
»gesunds, sondern viele Graubereiche da-
zwischen. Auch bei anerkannten Testverfah-
ren liegt die Ubereinstimmung zwischen La-
bors oft bei 90-95 %. Das bedeutet: 50-100
von 1000 Menschen kénnten eine fehlerhaf-
te Therapie bekommen, und das wird meist
akzeptiert. Aber ein pharmakogenetischer
Test, der dhnliche Unsicherheiten aufweist,
soll nicht erlaubt sein?

Natiirlich versucht jedes zertifizierte Labor,
das bestmogliche Ergebnis zu liefern - aber
100% Sicherheit gibt es nie. Besonders bei
genetischen Tests kann es vorkommen, dass
Risiken unterschdtzt oder {ibersehen wer-
den. Deshalb ist es so wichtig, Vorsorgeun-
tersuchungen ernst zu nehmen, die Wirkung
von Medikamenten aufmerksam zu beob-
achten und auch kleine Veranderungen oder
Nebenwirkungen nicht zu ignorieren.

Geringer klinischer Nutzen

Selbst wenn der Test ordnungsgemaf3 durch-
gefiihrt und das Untersuchungsergebnis
richtig interpretiert wird, bleibt der klini-
sche Nutzen der {iberwiegenden Mehrzahl
dieser Tests sehr gering. Ein haufig genann-
tes Argument ist, dass DTC-Tests wenig
aussagekraftig seien, da sie nur einzelne
SNPs (ausgesprochen: »Snips«) untersuch-
ten, also kleine punktuelle Verdnderungen

Gendiagnostikgesetz G

in der DNA. Dabei umfasst das menschliche
Genom rund 21000 proteincodierende Gene
(Gene mit Bauplan fiir die Proteinbildung)
und jeder Mensch tragt etwa vier bis fiinf
Millionen solcher SNPs in sich. Der getestete
Anteil scheint also verschwindend gering.

Das stimmt - allerdings nur teilweise. Fiir
manche Fragestellungen ist die Aussagekraft
tatsdchlich begrenzt. Es gibt aber durchaus
SNPs, die fiir die einzelne Person eine sehr
grofRe Bedeutung haben. Stellen Sie sich

ein Kuchenrezept vor, mit einem SNP als
ausgetauschter Zutat. Wenn dann also statt
2EL Zucker 2 EL Salz im Rezept stehen, sieht
der Kuchen vielleicht noch wie ein Kuchen
aus, ist aber vollig ungeniefSbar. Genauso
kann ein einzelner SNP, also ein einziges
verdndertes Proteinbausteinchen, relevante
Auswirkungen auf die Gesundheit eines
Menschen haben.

Fiir die Einschdtzung des Risikos fiir Tumo-
ren oder viele andere Erkrankungen hin-
gegen ist der Nutzen der Testung einzelner
SNPs meist zweifelhaft. In der Humangene-
tik werden deshalb sogenannte polygeneti-
sche Risiko-Scores entwickelt, die auf vielen
Genvarianten gleichzeitig beruhen. Mithilfe
moderner Hochdurchsatzsequenzierung
(Next Generation Sequencing, NGS) und
bioinformatischer Verfahren - zunehmend
unterstiitzt durch kiinstliche Intelligenz -
entstehen so immer prdzisere Modelle, die
kiinftig genauere Aussagen {iber individu-
elle Krankheitsrisiken ermdoglichen. Aller-
dings kénnen auch Anbieter von DTC-Tests
technisch ausgezeichnet ausgestattet und
wissenschaftlich auf der Hohe sein, sodass
hier der klinische Nutzen durchaus hoch
sein kann.
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