Dem Erbgut in die Karten geschaut
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Meist ist es der Wunsch nach einem gesunden Kind, der werdende Eltern in die
Dattelner Praxis von Prof. Dr. Elisabeth Gddde und Dr. Frank Austrup flhrt. Eine
Beratung steht vor der Untersuchung.
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HUMANGENETIK (VORGEBURTLICHE) DIAGNOSTIK Datteln. Als die junge Frau
wieder schwanger war, tiberwies der Gynakologe die Familie an das
Humangenetische Institut in Datteln. Beide Elternteile waren Trager von
Mukoviszidose. Schon einmal hatten sie ein Kind unter der Geburt verloren. Das

sollte nicht nochmal passieren. In der Humangenetischen Praxis in Datteln bot man
den Eltern eine umfassende Beratung an, bevor das Fruchtwasser analysiert wurde.

Prof. Dr. Elisabeth Gédde (Praxis fir Humangenetik) und Dr. Frank Austrup (Labor
fir molekulargenetische Diagnostik, ATCGene) berieten die Eltern iber
weitergehende Mdglichkeiten nach der genetischen Diagnostik. Samtliche
Diagnosen und mdogliche weitergehende Behandlungsformen missen natirlich im
Konsens mit den Ratsuchenden stattfinden. Mdglichkeiten, die den Eltern nicht
aufgedrangt wurden.

Der Befund der Fruchtwasseranalyse war letztlich unaufféallig. Aber was wére
geschehen, wenn das Gegenteil der Fall gewesen wére? "Hatte es einen auffélligen
Befund gegeben, hétte eine Lungenreifung in der 32. Schwangerschaftswoche
durchgefuhrt werden kénnen", sagt Dr. Austrup. "Wir stellen die Diagnose, die
Therapie erfolgt im Krankenhaus."

Wahrend Ethikkommissionen Uber den rechtlichen Status eines Embryos im
Achtzellenstadium befinden oder Frauen fir die Praimplantationsdiagnostik nach
Belgien fahren, ist der rechtliche Rahmen, in dem die Arbeit einer
Humangenetischen Praxis stattfindet, genau abgesteckt. Hier werden vorgeburtliche
Diagnostiken gestellt, hier kommen Menschen in die Beratung und wollen einen
Test, der Auskunft gibt, ob sie Anlagetrager einer Krankheit sind oder nicht.

Der wichtigste Grund, einen Test zu machen, ist der Wunsch nach (gesunden)
Kindern. Umstritten ist in Deutschland die Analyse von Embryonalzellen,
Praimplantationsdiagnostik genannt, weil das Embryonenschutzgesetz von 1990 die
Manipulation an Embryonen verbietet. Bisher sind Diagnosemethoden wie die
Untersuchung des Mutterkuchens oder des Fruchtwassers erlaubt, um zu erfahren,
ob der Fetus einen Erbschaden hat. Das ist der gesetzliche Rahmen. Wie schwer die
ethisch-moralische Diskussion wiegt, verdeutlicht eine Aussage von Prof. Dr. Gddde:
"Wenn sie in der Bundesrepublik Genetiker sind, missen sie sich in manchen
Situationen warm anziehen."

Im Buro von Dr. Austrup hangt eine Litographie-Serie, betitelt "Genetic Tales". Ein
passender Titel, denn das menschliche Genom kann in der Tat viele Geschichten
erzahlen. Gute und weniger gute. Ist das Ergebnis einer Fruchtwasseruntersuchung
erfreulich, fuhlen sich die werdenden Mutter beruhigt. Und wenn nicht? Wenn ein
Chromosomdefekt entdeckt wird? "Wir lassen keinen Ratsuchenden im Regen
stehen, sondern geben Hilfestellung”, sagt Prof. Dr. Gédde.



Jeder Untersuchung gehen intensive Gesprache mit dem erfahrenen Team Prof.
Godde und Dr. Austrup voraus. Die Arztin ist zugleich Fachérztin fir
Humangenetik/Psychotherapie. Angesichts der fortschreitenden Entschliisselung der
Genausstattung des Menschen geraten Arzte und Eltern in ein Dilemma. Welche
genetische Veranlagung ist "lebenswert"? "Das Wissen um genetische Erkrankungen
und die Datenbankeintrage der zugrunde liegende Mutationen steigen exponentiell
an", sagt Dr. Austrup.

Gleichwohl hat sich eine Sichtweise deutlich geéndert. "Die Verantwortung fiir
gesunde Kinder wird heute von beiden Eltern getragen”, so Prof. Dr. Godde. Bei
Beratungen mit Kindern sind Johanna und Walter, zwei kleinkindgroRe Puppen, die
in der Beratung die Gesprachssituation erleichtern, immer dabei.

Bevor ein Gynékologe, Urologe oder Kinderarzt Blut abnimmt, wird der/die
Ratsuchende auf die Méglichkeit eines unginstigen Befundes hingewiesen.

Denn die Bestéatigung, dass ein Mensch Anlagetrager einer genetischen Erkrankung
ist, kann unterschiedliche Folgen haben. Manchmal sehen Ratsuchende nach dem
Gesprach auch von einem Test ab.

"Wir klaren die Motivation des Ratsuchenden (das Wort Patient ist tabu) ab", erklart
Dr. Frank Austrup. Was weil3 er Uber die Krankheit, welche Erfahrung hat er, wie
sieht die Familiengeschichte aus? Gibt es ein erkennbar erhéhtes Risiko? Je
genauer die familidare Anamnese ist, desto weniger wichtig ist die
molekularbiolgische Untersuchung.

Grundsétzlich gilt: "Es gibt keine genetische Untersuchung im Vorfeld ohne eine
gezielte Anamnese", sagt Dr. Austrup.



