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Personalisierte Genomsequenzierung

Individuelle Genomsequenzierung, wie sie heute schon maoglich ist, erzeugt
eine Karte der eigenen DNA, bei der der exakte Aufbau des gesamten
Erbguts ausgelesen wird. Das kann medizinischem Fachpersonal dabei
helfen, wirksame und sichere Behandlungen auf die personlichen Bedurf-
nisse von Patientlnnen abzustimmen. Zum Beispiel konnten so Dosierun-
gen von Arzneimitteln und auch die Wahl der Medikamente selbst, besser
auf den Stoffwechsel der jeweiligen Person angepasst und Nebenwirkun-
gen vermieden werden. Preiswerte Diagnostik und bessere Pravention
kénnten auch Kosten im Gesundheitssystem senken.

Das Wissen Uber genetische Marker von Krankheiten wachst und dadurch
wird das personliche DNA-Profil in Diagnostik und Pradiagnostik nitzlicher.
Aufgrund der DNA-Daten kénnen Medizinerinnen bei Gesunden Aussa-
gen daruber treffen, wie hoch das Risiko ist, an einer bestimmten Krank-
heit zu erkranken und das bereits lange vor dem Auftreten von Sympto-
men. Einige chronische Krankheiten kdnnen durch pranatale Interventio-
nen, Frihgeburtenbehandlungen oder mdoglicherweise durch Gentherapie
verhindert oder sogar ausgerottet werden. Das Auslesen des eigenen
Genoms allein ist allerdings oft nur bedingt aussagekraftig, da das Wissen
darliber, welche Genkombinationen oder welche Verdnderung welche
Krankheiten bedingen, noch liickenhaft ist (Wong et al. 2021). Vor allem
aber bleiben Risikoeinschatzungen flr viele Krankheiten Wahrscheinlich-
keitsaussagen, auch wenn sie auf Basis des eigenen Genoms berechnet
werden. Die Diagnose einer Erkrankungswahrscheinlichkeit kann aber be-
reits gravierende physische, psychische und soziale Folgen haben. Ent-
scheidungen uber Therapien konnen bei uneindeutigen Aussagen sehr
schwierig sein, diese mussen die Patientinnen aber selbst treffen. Die
praventiven MaBnahmen, die aus solchen Risikoeinschatzungen abge-
leitet werden, bewegen sich sehr oft im Bereich von allgemeingiiltigen
Gesundheitsratschlagen, wie nicht zu rauchen, sich viel zu bewegen und
gesund zu essen.

Die Pharmakogenomik erforscht, wie einE Patientin, basierend auf sei-
nem/ihrem Genom, auf ein bestimmtes Medikament reagiert. Gene beein-
flussen etwa die Produktion bestimmter Enzyme in der Leber, die Medi-
kamente metabolisieren. Diese als Polymorphismen bekannten Genvaria-
tionen kénnen dazu flhren, dass ein Medikament mdglicherweise nicht
richtig wirkt oder Nebenwirkungen verursacht. Die Individualisierung von
Behandlungen ist ein boomendes Forschungsthema.! Die vollsténdige
Genomsequenzierung in der klinischen Praxis wirft jedoch noch zahlreiche
komplexe Fragen auf? und ist in der breiten Anwendung teuer.3 In Oster-

1 Siehe bspw. bayer.com/de/news-stories/personalisierte-medizin-
massgeschneiderte-loesungen-statt-ansatz-von-der-stange.

2 aihta.at/page/vollstaendige-genomsequenzierung-in-der-klinischen-praxis/de.
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reich wird derzeit an der Medizinuniversitat Wien das Eric Kandel Institut
— Zentrum fiir Prazisionsmedizin aufgebaut.4

Die Technik der Sequenzierung ist ausgereift und im Wesentlichen be-
einflussen nur logistische Fragen den Preis, damit ist Massenanwendung
denkbar geworden. Unternehmen wie My Heritage, 23andMe, ancestry
oder iGENA bieten Uber das Internet personalisierte DNA-Sequenzierung
zur Untersuchung der eigenen Herkunft an. Der/die Kunde/in schickt dazu
normalerweise eine Speichelprobe an das Unternehmen, das die Probe
dann sequenziert, die Ergebnisse mittels verschiedener Modelle auswer-
tet und dann an den/die Kunden/in zuriickschickt. Die Aussagekraft der
Tests ist aber umstritten,5 in Frankreich sind sie sogar verboten. Das Ver-
bot wird allerdings nicht durchgesetzt und im Kontext der COVID-19-
Pandemie kontrovers diskutiert.6

Auf EU-Ebene zielt die Initiative ,1+ Million Genomes*? darauf ab, eine
europaische Dateninfrastruktur fir Genomdaten aufzubauen, um perso-
nalisierte Medizin voranzutreiben.

Brennende Fragen betreffen vor allem den Datenschutz, da aus einem
sequenzierten Genom hochsensible Daten, wie Krankheitsrisiko oder Ab-
stammung abgelesen werden kénnen. So wird zum Beispiel Diskriminie-
rung durch Arbeitgeber oder Versicherungen aufgrund genetischer Daten,
wenn auch verboten, denkbar (siehe Glaserner Patient). Genetische Da-
ten sind gemaR der DSGVO als ,sensible Daten® klassifiziert; flr sie muss
eine explizite Einwilligung eingeholt werden. In Osterreich wird die Verar-
beitung von genetischen Informationen weiters vom Gentechnikgesetz®
geregelt. Arbeitgebern und Versicherungen ist es in Osterreich verboten,
genetische Daten abzufragen. Die Weitergabe von Daten aus genetischen
Analysen zur Untersuchung erworbener, d. h. nicht erblicher Mutationen
an Versicherungen — nicht jedoch an Arbeitgeber — ist vom Verbot ausge-
nommen.?
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