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Zusammenfassung

Genetische Analysen an Patienten mit fortgeschrittenem Prostatakrebs entwickelten
sich in den letzten Jahren zu einem wichtigen Bestandteil der Diagnostik. Aufgrund
der sensiblen Daten und potenziellen Auswirkungen auf Familienmitglieder bei
Feststellung einer Disposition zu einer hereditären Krebserkrankung erließen sowohl
Deutschland als auch Österreich gesetzliche Regelungen, um sicherzustellen, dass
solche Analysen auf sichere, ethische und verantwortungsvolle Weise durchgeführt
werden. Die Vorschriften in beiden Ländern sehen vor, dass sich die Betroffenen vor
der Durchführung eines Gentests einer genetischen Beratung unterziehen und dass
die Tests von zugelassenen Labors durchgeführt werden, welche die in den jeweiligen
Gentestgesetzen festgelegten Qualitäts- und Sicherheitsstandards erfüllen. Obwohl
es einige Unterschiede zwischen den rechtlichen Rahmenbedingungen in den beiden
Ländern gibt, weisen sie viele Gemeinsamkeiten auf und sollen die Gesundheit und
das Wohlbefinden von Personen schützen, die sich einer genetischen Analyse bei
Prostatakrebs unterziehen.
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Einleitung

Bei genetischen Analysen am Menschen
zu medizinischen Zwecken wird die DNA
einer Person untersucht, um festzustel-
len, ob sie eine genetische Mutation
oder Variante trägt, die das Risiko für
eine bestimmte Krankheit erhöht. Gene-
tische Analysen hinsichtlich dem Vorlie-
gen einer Keimbahnmutation in einem
Gen der homologen DNA-Reparatur (z. B.
BRCA1/2 beim hereditären Brust- und
Eierstockkrebs[HBOC]-Syndrom) oder der
Fehlpaarungsreparatur (MSH2/MSH6 u. a.
beim Lynch-Syndrom) bei Patienten mit
metastasiertem Prostatakrebs werden
inzwischen aufgrund rezenter klinischer
Studien in vielen internationalen Leitlinien
empfohlen [1, 2]. So ist seit einigen Jahren
bekannt, dass ca. 12% der Patienten mit
metastasiertem Prostatakarzinom eine
Keimbahnmutation in einem Gen der ho-
mologen oder der Fehlpaarungsreparatur

tragen und dass das Vorliegen einer pa-
thogenen erblichen Variante Einfluss auf
sowohl das Risiko als auch die Progression
bei Prostatakrebs hat [3, 4]. Durch das
erhöhte Risiko für andere Krebserkrankun-
gen, wie z. B. Brust- oder Pankreaskrebs
bei BRCA2 oder Darmkrebs bei MSH2,
besteht bei Patienten mit Keimbahnmu-
tationen in diesen Genen die Empfehlung
zu intensivierten Screening- und Vorsor-
geuntersuchungen [2].

Bei bereits an Prostatakrebs erkrankten
Patienten zeigten mehrere Studien, dass
besondersPatientenmitMutationen inGe-
nen der DNA-Reparatur von einer Behand-
lungmit PARP-Inhibitoren profitieren kön-
nen. So wurde z. B. die Wirkung der PARP-
Inhibitoren Olaparib oder Rucaparib als
Monotherapie imVergleichmit Androgen-
rezeptorinhibitor- bzw. Docetaxelchemo-
therapie in Patienten mit kastrationsresis-
tentem Prostatakarzinom (CRPC) und Mu-
tationen in DDR-Genen untersucht, und
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beideStudienzeigten insbesondere fürPa-
tienten mit BRCA-Mutationen ein verlän-
gertes progressionsfreies Überleben unter
PARP-Inhibitor im Vergleich zur Standard-
therapie [5, 6]. Auch die Kombination ei-
nes PARP-Inhibitors mit einem Androgen-
rezeptorinhibitor imCRPC imVergleichmit
AR-Rezeptor-Inhibitor-Monotherapie war
in 3 Studien mit einem verlängerten pro-
gressionsfreienÜberleben inPatientenmit
Mutationen in DNA-Reparaturgenen asso-
ziiert, wobei die finalen Ergebnisse noch
nicht vollständig vorliegen [7–9].

Ebenso eröffnen sich bei Keimbahn-
mutationen in Genen der Fehlpaarungs-
reparatur fürPatientenmitmetastasiertem
Prostatakarzinom spezielle Therapiemög-
lichkeiten mit z. B. Checkpointinhibitoren.
In Studien an Patienten mit unterschied-
lichen Krebserkrankungen konnte gezeigt
werden, dass das Vorliegen von Muta-
tionen in diesen Genen mit Ansprechen
auf eine Checkpointinhibitortherapie un-
abhängigvonderKrebsentitätassoziiert ist
[10]. Checkpointinhibitoren erzielten bis-
her in unselektionierten Prostatakrebsko-
horten keine nennenswerten Erfolge, kön-
nenaber für diese spezielle Patientengrup-
pe eine mögliche Behandlungsalternative
darstellen [11, 12].

DiegenetischeAbklärungbzgl. desVor-
liegens einer Keimbahnmutation in einem
mit einem Tumordispositionssyndrom as-
soziierten Gen ist daher insbesondere für
Patienten mit fortgeschrittenem Prostata-
krebs auch für die optimale Therapieaus-
wahl ein wesentlicher Bestandteil der Di-
agnostik.

Bei der Durchführung genetischer Ana-
lysen an Patienten mit Prostatakrebs ist
zu bedenken, dass diese nicht nur für die
TherapieauswahlderaktuellenErkrankung
des Patienten eine Rolle spielen. Insbeson-
dere bei einem positiven Befund, welcher
einerhöhtesKrebsrisikomit sichbringt,das
anNachkommenvererbtwerdenkann, hat
dieser auch potenzielle Auswirkungen auf
die weitere Lebensplanung des Patienten.
Ebenfalls hat das Testergebnis Auswirkun-
gen auf Familienmitglieder, welche mögli-
cherweise Träger der pathogenen Variante
sind [13].

Aufgrund dieser Gegebenheiten be-
steht ein ethisch-moralisches Interesse
an der Regulierung des Einsatzes solcher
Tests in Deutschland und Österreich. In

Hier steht eine Anzeige.
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Abb. 18 Regelung zur Durchführung genetischer Analysen amMenschen zu diagnostischen Zwe-
cken inDeutschland undÖsterreich. Diagnostische Untersuchungen an bereits Erkrankten dürfen
in Deutschland alle Ärzte/Ärztinnendurchführen. Prädiktive UntersuchungenanGesundendürfen
in Deutschland nur von Fachärzten/ärztinnen für Humangenetik oder vonÄrzten/Ärztinnenmit Zu-
satzausbildungen durchgeführt werden. In Österreich dürfen sowohl diagnostische als auch prädikti-
ve Untersuchungen nur von Fachärzten/ärztinnen für Humangenetik oder für das Indikationsgebiet
durchgeführt werden

diesem Artikel sollen die rechtlichen Be-
stimmungen für genetische Analysen am
Menschen bei Vorliegen einer Krebser-
krankung, welche genetische Testungen
erfordert, in Deutschland und Österreich
erörtert werden.

Gesetzliche Regelungen
für genetische Analysen zu
medizinischen Zwecken in
Deutschland und Österreich

InDeutschlandwerdenGentests durchdas
Gendiagnostikgesetz (GenDG), das 2010 in
Kraft trat, und in Österreich durch das Gen-
technikgesetz (GTG), das 2019 in Kraft trat,
geregelt [14, 15]. Das GenDG und das GTG
regeln jeweils den Einsatz von Gentests zu
diagnostischen, prognostischen und the-
rapeutischen Zwecken. Sie legen die ge-
setzlichen Anforderungen an die Einwilli-
gung nach Aufklärung, die Vertraulichkeit
und den Datenschutz bei Gentests fest.

DasGenDGschreibt vor, dass sichPerso-
nen vor der Durchführung vonGentests ei-
ner ausführlichen Aufklärung unterziehen
müssen, um sicherzustellen, dass sie die
AuswirkungenderTestergebnissevollstän-
dig verstehen. Die Aufklärungmuss von ei-
ner qualifizierten medizinischen Fachkraft
durchgeführt werden und sollte Informat-
ionen über den möglichen Nutzen, die
Risiken und die Grenzen von Gentests ent-
halten.

Der/die Betroffene muss schriftlich in
die Untersuchung einwilligen (qualifizier-
ter Einwilligungsvorbehalt), und er/sie
muss nach Aufklärung eine angemes-
sene Bedenkzeit bis zur Entscheidung
über die Einwilligung eingeräumt bekom-
men. Zusätzlich sollte die PatientIn in
der Einwilligung festhalten, inwieweit das
Untersuchungsergebnis der PatientIn zur
Kenntnis zu geben oder zu vernichten ist
(Recht auf Nichtwissen).

Das GenDG unterscheidet zwischen di-
agnostischer Untersuchung (an bereits Er-
krankten) und rein prädiktiver Untersu-
chung (an Gesunden). Die Art der Unter-
suchung hat Auswirkungen darauf, wel-
che/r Arzt/Ärztin die Untersuchung veran-
lassen darf: Die diagnostische genetische
Analyse an Patienten kann von allen Ärz-
ten/Ärztinnen, die prädiktive genetische
Analyse darf nur von einem/einer Fach-
arzt/ärztin für Humanmedizin oder ande-
ren Ärzten/Ärztinnen, die sich beim Er-
werb einer Facharzt-, Schwerpunkt- oder
Zusatzbezeichnung für genetische Unter-
suchungen im Rahmen ihres Fachgebietes
qualifiziert haben, durchgeführt werden
(z. B. durch Fortbildungsveranstaltungen
zum Erwerb der Qualifikation zur fach-
gebundenen genetischen Beratung). Ge-
naue Auskunft darüber, welche Facharzt-
gruppen bezogen auf bestimmte prädik-
tive genetische Untersuchungen bereits
als qualifiziert gelten, geben die Weiter-

bildungsordnungen der Landesärztekam-
mern und die jeweiligen Weiterbildungs-
richtlinien [15].

Das österreichische GTG unterscheidet
nichtnurzwischendiagnostischerundprä-
diktiver Untersuchung, sondern definiert
4 Typen von genetischen Analysen:
– Typ 1 dient der Feststellung einer be-

stehenden Erkrankung, der Vorberei-
tung einer Therapie oder der Kontrolle
eines Therapieverlaufs und basiert auf
Aussagen über konkrete somatische
Veränderungen von Anzahl, Struktur,
Sequenz oder konkrete chemische
Modifikationen von Chromosomen,
Genen oder DNA-Abschnitten.

– Typ 2 dient der Feststellung einer
bestehenden Erkrankung, welche
auf einer Keimbahnmutation beruht
(diagnostische Untersuchung).

– Typ 3 dient der Feststellung einer
Prädisposition für eine Krankheit,
insbesondere der Veranlagung für eine
möglicherweise zukünftig ausbrechen-
de genetisch bedingte Erkrankung,
oder Feststellung eines Überträgersta-
tus, für welche nach dem Stand von
Wissenschaft und Technik Prophylaxe
oder Therapiemöglich sind (prädiktive
Untersuchung).

– Typ 4 dient der Feststellung einer
Prädisposition für eine Krankheit,
insbesondere der Veranlagung für eine
möglicherweise zukünftig ausbrechen-
de genetisch bedingte Erkrankung,
oder der Feststellung eines Überträg-
erstatus, für welche nach dem Stand
von Wissenschaft und Technik keine
Prophylaxe oder Therapiemöglich
sind (prädiktive Untersuchung).

– Verwandtenuntersuchungen können
Untersuchungen des Typs 2, 3 oder 4
sein.

Genetische Analysen von Typ 1 unterlie-
gen keinen weiteren speziellen Auflagen
bzgl. Durchführung einer Aufklärung oder
genetischen Beratung.

Vor einer genetischen Analyse der Ty-
pen 2, 3 oder 4muss die zu untersuchende
Person eine genetische Beratung erhal-
ten und ihre schriftliche Einwilligung zur
Durchführung der Analyse geben. Darin
muss sie bestätigen, dass sie durch einen/
eine in Humangenetik/medizinische Ge-
netik ausgebildete/n Facharzt/ärztin oder
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eine/n für das Indikationsgebiet zuständi-
ge/n Facharzt/ärztin über das Wesen, die
Tragweite und die Aussagekraft der ge-
netischen Analyse aufgeklärt wurde und
aufgrund eines auf diesem Wissen beru-
henden freien Einverständnisses der ge-
netischen Analyse zustimmt. Im Unter-
schied zum deutschen GenDG dürfen also
nach österreichischem GTG nur Fachärzte/
ärztinnen der Humangenetik oder des In-
dikationsgebiets sowohl diagnostische als
auch prädiktive genetische Untersuchun-
gen veranlassen. Für Fachärzte/ärztinnen
der Urologie gilt daher in Österreich, dass
sie genetische Analysen sowohl bereits an
ProstatakrebserkranktenMännerwie auch
derenVerwandtendurchführen lassenund
anschließend auch über das Ergebnis auf-
klären dürfen (.Abb. 1). Bei positiv getes-
teten Mutationsträgern und -trägerinnen
sollte jedoch zu einer Beratung bezüglich
weiterer Krebsrisiken wie z. B. Brust-, Eier-
stock- oderDarmkrebsdurchHumangene-
tiker/Humangenetikerinnen oder Fachärz-
te/ärztinnen der jeweiligen Indikationsge-
biete geratenwerden. Beratungen vor und
nacheiner genetischenAnalyse solltenmit
einem individuellenBeratungsbrief anden
Ratsuchenden abgeschlossen werden, in
dem die wesentlichen Inhalte des Bera-
tungsgesprächs in allgemein verständli-
cher Weise zusammengefasst sind [14].

Bezüglich genetischer Beratung ist
schließlich noch zu erwähnen, dass es
weder in Deutschland noch in Österreich
die Möglichkeit gibt, nichtärztliche gene-
tische Berater („genetic counsellors“) für
die genetische Beratung aufzusuchen, da
dieser Beruf in Europa außer in Frankreich
im Unterschied zu Ländern wie den USA,
Kanada oder Australien nicht anerkannt ist
[16]. Die Beratung erfolgt ausschließlich
durch (Fach-)Ärzte/Ärztinnen.

In Österreich dürfen genetische Ana-
lysen nur in zugelassenen Einrichtungen,
welche im Genanalyseregister gemäß § 79
aufgelistet sind,durchgeführtwerden [17].
Diese Einrichtungen erfüllen bestimmte
Kriterien, wie z. B. entsprechende Ausbil-
dung und Qualifikation des verantwortli-
chenLaborleiters/derverantwortlichenLa-
borleiterin, entsprechende bauliche und
gerätemäßige Ausstattung, Maßnahmen
zur Qualitätssicherung und -kontrolle und
Maßnahmen zum Datenschutz. Der Lei-
ter/die Leiterin muss außerdem der Be-

hörde jährlich einen Bericht über die im
abgelaufenen Jahr durchgeführten gene-
tischen Analysen (Typ 3 oder Typ 4 laut
GTG) melden. Es muss ebenfalls die er-
folgreicheTeilnahmeanRingversuchenzur
externen Qualitätssicherung in der mole-
kularen Gendiagnostik gemeldet werden.

In Deutschland müssen Einrichtungen,
welche genetische Analysen zu medizini-
schen Zwecken durchführen, diese nach
anerkanntem Stand der Wissenschaft und
Technik durchführen, eine Qualitätssiche-
rungeinrichten,qualifiziertesPersonal vor-
weisen, spezielle Anforderungen zur Auf-
bewahrungundVernichtungderErgebnis-
se einhalten sowie an externen Qualitäts-
sicherungsmaßnahmen nachweisen. Eine
AkkreditierungdurcheineexterneStelle ist
jedoch nur bei genetischen Untersuchun-
gen zur Klärung der Abstammung nötig
[15].

Bezüglich des Datenschutzes sind nach
GenDG bzw. GTG spezielle Vorgaben ein-
zuhalten. InDeutschland darf das Ergebnis
nur durch den oder die beratende/n Arzt/
Ärztin mitgeteilt werden. Die Ergebnisse
der Untersuchung müssen 10 Jahre auf-
bewahrt und danach vernichtet werden.
Versicherungen und Arbeiter dürfen die
Daten aus genetischen Untersuchungen
nicht verlangen oder bekommen. Für Ver-
sicherungen gibt es jedoch eine Ausnah-
me: Liegt das Ergebnis einer genetischen
Analyse vor, und es wird eine Leistung von
mehr als 300.000 oder mehr als 30.000
Jahresrente vereinbart, darf die Versiche-
rung das Ergebnis verlangen [15].

In Österreich müssen Daten ebenso ge-
heim gehalten werden, die Übermittlung
ist nur an die untersuchte Person, den oder
dieArzt/Ärztin,welche/rdieUntersuchung
in Auftrag gab sowie Personen des Labors
erlaubt. Ergebnisse aus Typ-2- und Typ-3-
Untersuchungen dürfen nur in Arztbriefen
erwähnt werden, sofern der Patient nicht
widersprochen hat. Ergebnisse aus Typ-4-
Untersuchungen dürfen nur in der erhe-
benden Einrichtungdokumentiertwerden
und müssen gesondert aufbewahrt wer-
den. Dies gilt ebenso für Typ-2- oder Typ-
3-Untersuchungen, sollte der Patient der
Dokumentation in Arztbriefen widerspro-
chenhaben. Arbeitgeber und Versicherun-
gen dürfen Ergebnisse aus genetischen
Untersuchungen weder erheben, verlan-
gen, annehmenoder sonst verwerten [14].

In beiden Ländern soll der untersuch-
ten Person empfohlen werden, ihren mög-
licherweise betroffenen Verwandten zu ei-
nerhumangenetischenUntersuchungund
Beratung zu raten. Die Kontaktaufnahme
mit Verwandten hat jedoch durch die ge-
testete Person zu erfolgen, ärztliches Per-
sonaldarfohneZustimmungdesPatienten
nicht direkt in Kontakt mit den Angehö-
rigen treten. Bezüglich der genetischen
Analyse von minderjährigen Angehörigen
soll der Test erst bei Erreichen der Volljäh-
rigkeit durchgeführtwerden, da es die Ent-
scheidung der jeweils betroffenen Person
sein soll, ob die genetische Untersuchung
durchgeführt wird oder nicht (Recht auf
Nichtwissen) [14]. Zusätzlich bringt derzeit
das frühzeitige Wissen um die Prädisposi-
tion für eine Erkrankung aus dem HBOC-
oder Lynch-Spektrum bei gesunden Min-
derjährigenkeinenVorteil inBezugaufVer-
meidung, Behandlung oder Vorbeugung.

Für Mutationsträger mit der Prädisposi-
tion zu einer Erkrankung bestehen abhän-
gig vom mutierten Gen ab Erreichen ei-
ner bestimmten Altersgrenze Empfehlun-
gen zum Screening auf Krebserkrankun-
gen. So wird z. B. Männern mit pathogener
BRCA1/2-Keimbahnmutation neben Früh-
untersuchungen der Brust bereits ab 40
zu einem Prostatakrebsscreening nach al-
tersspezifischen PSA-Werten geraten [1,
2]. Bei Vorliegen eines Lynch-Syndroms
(z. B. MSH2/6-Mutation) können betroffe-
nen Männern ebenfalls frühzeitig ein Pro-
statakrebsscreening sowie ein Screening
auf Urothelkarzinome des oberen Harn-
trakts angeboten werden, im Vordergrund
stehthier jedochdie regelmäßigeKolosko-
pie [18].

Fazit für die Praxis

4 Aktuelle Leitlinien empfehlen genetische
Analysen bei Prostatakrebspatienten mit
metastasierter Erkrankung, Prostatakrebs
in der Familie oder anderen Hochrisiko-
merkmalen.

4 Genetische Analysen unterliegen auf-
grund der sensiblen Daten speziellen
gesetzlichen Vorgaben; in Deutschland
werden diese durch das Gendiagnostik-
gesetzs (GenDG), in Österreich durch das
Gentechnikgesetz (GTG) geregelt.

4 In Deutschland dürfen diagnostische ge-
netische Analysen von allen Ärztinnen
und Ärzten durchgeführt werden, prädik-
tive genetische Analysen nur von einem/
einer Facharzt/ärztin für Humanmedizin
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oder anderen Ärztinnen oder Ärzten mit
einer Fortbildung im Bereich genetische
Untersuchungen.

4 In Österreich dürfen Fachärzte/ärztinnen
für Humanmedizin oder des Indikations-
gebiets sowohl diagnostische als auch
prädiktive genetische Untersuchungen
durchführen.

4 Bei der Durchführung einer genetischen
Analyse sind Vorgaben in Hinblick auf die
genetische Beratung, die Einwilligung,
die Dokumentation, die Qualitätssiche-
rung sowie die Geheimhaltung der Daten
einzuhalten.
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Abstract

Genetic testing in prostate cancer: who is allowed to do what?

Genetic analysis of patients with advanced prostate cancer has become an important
part of diagnostics in recent years. Due to the sensitive nature of the data and potential
impact on family members if a predisposition to hereditary cancer is detected,
both Germany and Austria have enacted legislation to ensure that such analyses
are performed in a safe, ethical, and responsible manner. The regulations in both
countries require that individuals undergo genetic counseling before genetic testing
is performed and that testing be performed by laboratories that meet the quality
and safety standards set forth in the respective genetic testing laws. Although there
are some differences between the legal frameworks in the two countries, they have
many similarities and are intended to protect the health and well-being of individuals
undergoing genetic testing for prostate cancer.
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Genetic tests · Prostate cancer · BRCA1/2 · Genetic diagnosis act · Genetic engineering act
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