Richtlinie
der Gendiagnostik-Kommission (GEKO)
fiir die Anforderungen an die Durchfiihrung genetischer Analysen
zur Kldrung der Abstammung und an die Qualifikation
von arztlichen und nichtérztlichen Sachverstandigen
gemal} § 23 Abs. 2 Nr. 4 und Nr. 2b GenDG

in der Fassung vom 17.07.2012
ver6ffentlicht und in Kraft getreten am 26.07.2012

L. Vorwort

Am 1. Februar 2010 ist in Deutschland das Gesetz iiber genetische Untersuchungen bei Menschen
(Gendiagnostikgesetz — GenDGQG) in Kraft getreten. Die Aufgabe, Richtlinien im gesetzlichen Rahmen
fiir verschiedene Teilbereiche des GenDG zu erarbeiten, wurde der am Robert Koch-Institut
eingerichteten Gendiagnostik-Kommission (GEKO) tibertragen (§ 23 GenDG). Die GEKO ist aus 13
Sachverstdndigen aus den Fachrichtungen Medizin und Biologie, zwei Sachverstindigen aus den
Fachrichtungen Ethik und Recht sowie drei Vertretern der fiir die Wahrnehmung der Interessen der
Patientinnen und Patienten, der Verbraucherinnen und Verbraucher und der Selbsthilfe behinderter

Menschen auf Bundesebene mafigeblichen Organisationen zusammengesetzt.

In § 23 Abs. 2 Nr. 2b GenDG wird festgelegt, dass die GEKO in Bezug auf den allgemein anerkannten
Stand der Wissenschaft und Technik Richtlinien fiir die Anforderungen an die Qualifikation der auf
dem Gebiet der Abstammungsbegutachtung erfahrenen drztlichen und nichtérztlichen

Sachverstindigen nach § 17 Abs. 4 GenDG erstellt.

In § 23 Abs. 2 Nr. 4 GenDG wird festgelegt, dass die GEKO in Bezug auf den allgemein anerkannten
Stand der Wissenschaft und Technik Richtlinien fiir die Anforderungen an die Durchfithrung
genetischer Analysen genetischer Proben, insbesondere an die Eignung und Zuverldssigkeit der
Analysemethoden, die Verldsslichkeit der Analyseergebnisse und den Befundbericht sowie an die
erforderlichen Mafinahmen zur Qualitétssicherung einschlieBlich Art, Umfang und Haufigkeit externer

Qualititssicherungsmafinahmen erstellt.

In § 5 Abs. 1 GenDG sind die Anforderungen an die Qualitétssicherung genetischer Analysen
geregelt: Eine Akkreditierungspflicht gilt ausschlieBlich fiir solche Labore, die genetische Analysen
im Rahmen genetischer Untersuchungen zur Klérung der Abstammung
(=Abstammungsuntersuchungen) durchfiihren (§ 5 Abs. 1 Satz 1 GenDG). Nach § 27 Abs. 3 GenDG
ist diese Regelung mit Wirkung vom 01.02.2011 in Kraft getreten. Die Richtlinie der GEKO ergéinzt



und prézisiert die Anforderungen des § 5 Abs. 1 Satz 2 Nr. 1 bis 4 GenDG unter Beriicksichtigung des

allgemein anerkannten Standes der Wissenschaft und Technik.

II.  Einleitung

Das GenDG grenzt die Abstammungsuntersuchungen eindeutig von den genetischen Untersuchungen
zu medizinischen Zwecken ab. Fiir erstere gilt eine Akkreditierungspflicht ab dem 1. Februar 2011.
Die Akkreditierung erfolgt geméll der Verordnung (EG) Nr. 765/2008 des Europdischen Parlaments
und des Rates iiber die Anforderungen an Akkreditierung und Marktiiberwachung bei der
Vermarktung von Produkten vom 9. Juli 2008 durch die Deutsche Akkreditierungsstelle (DAKkS)'.
Die Akkreditierung erfolgt auf der Grundlage bestehender DIN-Normen in ihrer jeweils giiltigen

Fassung’.

Fiir die Abstammungsbegutachtung hat die Bundesirztekammer (BAK) unter Mitwirkung des
Robert Koch-Institutes (RKI) im Jahre 2002 eine Richtlinie (1) erlassen, deren Einhaltung auch bisher
schon im Rahmen der Begutachtung fiir ein freiwilliges Akkreditierungsverfahren iiberpriift wurde.
Ergénzende und aktualisierte Leitlinien (letzter Stand vom 13. Juni 2008) wurden von der Deutschen
Gesellschaft fiir Abstammungsbegutachtung (DGAB) erstellt (2). Ebenso waren Kriterien fiir die
persdnliche Qualifikation der Sachverstéindigen durch Kap. 4 der BAK-Richtlinie von 2002 festgelegt
worden, deren Erfiillung durch die auf der Grundlage von Kap. 4.1 gegriindeten "Kommission zur
Feststellung der Qualifikation von Abstammungsgutachtern" (KFQA)® im Rahmen eines freiwilligen
Verfahrens gepriift und beurkundet wurde. Die GEKO hat die oben genannten Richtlinien und
Leitlinien in ihre Richtlinienerstellung zu den spezifischen Anforderungen an die Durchfiithrung
genetischer Analysen im Rahmen genetischer Untersuchungen zur Klérung der Abstammung sowie an
die Qualifikation von Abstammungsgutachtern mit einbezogen. Diese Richtlinie der GEKO umfasst
den gesamten Prozess einer Abstammungsuntersuchung von der Probenentnahme und der
Sicherstellung des Identititsnachweises iiber die analytische Phase bis zur Erstellung und Mitteilung
des schriftlichen Gutachtens sowie der Qualitétssicherung in der Analytik in den Abschnitten III.1. bis
III.11. sowie die besonderen Anforderungen an die personliche Qualifikation der &rztlichen und

nichtérztlichen Sachverstiandigen fiir Abstammungsgutachten in Abschnitt I11.12.

! http://www.dakks.de/ (letzter Zugriff: 29.06.2012)

? publiziert von der International Organization for Standardisation (http:/www.iso.org, letzter Zugriff:
29.06.2012)

3 http://www.kfqa.de/ (letzter Zugriff: 29.06.2012)




III.

1.

Anforderungen

Auftraggeber und Fragestellung

1.1. Auftraggeber fiir ein Abstammungsgutachten sind Gerichte, Behdrden oder Privatpersonen,
die einen konkreten Untersuchungsauftrag erteilen.

1.2. Im Untersuchungsauftrag miissen die zu untersuchenden Personen mit Familien- und
Vornamen und, wenn verfiighar und mit dem Personlichkeitsschutz vereinbar, mit

Geburtsdatum und ihrer Anschrift bezeichnet sein.

Die '"verantwortliche Person" bei genetischen Untersuchungen zur Klirung der
Abstammung

Wihrend genetische Untersuchungen zu medizinischen Zwecken nur Arztinnen und Arzten
vorbehalten sind (sog. verantwortliche drztliche Person; vgl. § 7 und § 3 Nr. 5 GenDG), gestattet
das GenDG die Vornahme genetischer Untersuchungen zur Klidrung der Abstammung nicht nur
arztlichen, sondern auch nichtérztlichen Sachverstandigen (vgl. § 17 Abs. 4 und § 23 Abs. 2 Nr.
2b GenDG) und bezeichnet beide als "fiir die Vornahme der Untersuchung verantwortliche
Person" (§ 17 Abs. 1 Satz 2, 1. Halbsatz GenDG). Die Rolle der verantwortlichen Person bei der
genetischen Untersuchung zur Kldrung der Abstammung entspricht daher der Rolle, die die
verantwortliche arztliche Person bei der genetischen Untersuchung zu medizinischen Zwecken
einnimmt (vgl. § 17 Abs. 4 GenDG). Nach § 17 Abs. 4 GenDG (mit Verweis auf § 7 Abs. 2
GenDG) sind dies ebenfalls Personen, die einen Untersuchungsauftrag erhalten, jedoch selbst
keine genetischen Analysen vornehmen, sondern die entnommenen genetischen Proben durch von
ihnen beauftragte andere Personen oder Einrichtungen analysieren lassen und anschlielend die

Untersuchungsergebnisse an die Auftraggeber mitteilen.

Aufkliarung und Einwilligung

3.1. Die Aufklarung der zu untersuchenden Personen und die Einwilligung in die geplante
genetische Untersuchung zur Klarung der Abstammung erfolgt gemél der "Richtlinie der
Gendiagnostik-Kommission (GEKO) zu den Anforderungen an die Inhalte der Aufklarung
gemdll § 23 Abs. 2 Nr. 3 GenDG bei genetischen Untersuchungen zur Klidrung der
Abstammung" (3).

3.2. Die verantwortliche Person, die die genetische Untersuchung zur Klérung der Abstammung
vornimmt, ist fiir die Durchfithrung der Aufkldrung nach § 17 Abs. 1 GenDG und ihre

inhaltliche Dokumentation sowie die Einholung der Einwilligung verantwortlich.

Feststellung und Dokumentation der Identitit der zu untersuchenden Personen
Die zu untersuchenden Personen miissen sich durch amtliche Ausweise mit Lichtbild (bei Kindern

gegebenenfalls  Geburtsurkunde) legitimieren. Ausnahmen sind zu dokumentieren. Die
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Identitétssicherung soll durch Anfiigung von moglichst bei der Probenentnahme angefertigten

Lichtbild(ern) und Fingerabdruck(en) ergéinzt werden. Die Identitétspriifung ist schriftlich zu

dokumentieren und durch Unterschriften der zu untersuchenden Personen sowie durch Stempel

und Unterschrift der fiir die Probenentnahme verantwortlichen Person zu bestitigen. Zweifel an

der Identitét eines Beteiligten miissen dokumentiert werden.

Probenentnahme

5.1

5.2.

5.3.

54.

5.5.

5.6.

5.7.

Die genetischen Proben (in der Regel Mundschleimhautabstriche bzw. Blutproben) miissen

durch die verantwortliche Person selbst oder durch eine von dieser beauftragten arztlichen

Person oder durch eine andere sachverstindige Person gemif3 Abschnitt II1.2. entnommen

werden. Im Ausnahmefall kann die verantwortliche Person eine andere sachkundige und im
Verfahren neutrale Person mit der Entnahme der genetischen Probe beauftragen. Es ist nicht
zuléssig, dass die Probenentnahme und Identitétsfeststellung durch die zu untersuchende

Person selbst oder eine ihr nahestehende oder nicht sachkundige Person durchgefiihrt wird.

Bei Entnahme von genetischen Proben ist sicherzustellen, dass von jeder Person mindestens

zwei Proben oder im Falle von Blutproben zwei Aliquots zu gewinnen oder herzustellen

sind, um eine unabhingige Kontrolle der Ergebnisse zu gewihrleisten.

Die Probengefdlle bzw. die Stieltupfer sind in Gegenwart der zu untersuchenden Person

eindeutig und unverwechselbar zu beschriften.

Die mit der Entnahme der genetischen Probe beauftragte sachkundige Person muss:

- die Technik der Probenentnahme beherrschen,

- Mafinahmen der Identitéitspriifung und -sicherung treffen,

- etwaige Auffilligkeiten bei der Identitatspriifung und im Zusammenhang mit relevanten
medizinischen Sachverhalten (z.B. eine Stammzelltransplantation) dokumentieren. Uber
die Eignung des Untersuchungsguts, insbesondere nach Stammzelltransplantation,
entscheidet im Einzelfall die verantwortliche Person.

Werden die genetischen Proben gemill Abschnitt II1.5.1. extern entnommen, so miissen

diese von der mit der Probenentnahme beauftragten Person zusammen mit den

Identitdtsnachweisen direkt zur verantwortlichen Person versandt werden.

Wird eine andere Person oder Einrichtung von der verantwortlichen Person (gemif3

Abschnitt II1.2.) mit der Durchfiihrung der genetischen Analysen beauftragt, so muss dem
Auftragnehmer fiir jede Probe ein Nachweis vorliegen, dass diese unter Einhaltung der

Bestimmungen der vorliegenden Richtlinie zu Aufkldrung und Einwilligung (gemif

Abschnitt 111.3.) sowie zu den Anforderungen an die Probenentnahme (geméifl Abschnitt

II1.4.) gewonnen wurde.

Die entnommenen genetischen Proben diirfen nur fiir die Zwecke verwendet werden, fiir die

sie gewonnen worden sind; sie sind nach § 13 Abs. 1 GenDG unverziiglich zu vernichten,



wenn sie fir diese Zwecke nicht mehr bendtigt werden. Die Vernichtung ist zu
dokumentieren. Eine Verwendung zu anderen Zwecken ist nur moglich, soweit dies nach
anderen gesetzlichen Vorschriften zulédssig ist (z.B. zur Verfolgung einer Straftat bzw.
Ordnungswidrigkeit nach §§ 25 und 26 GenDG4), oder wenn die Person, von der die Probe
stammt, vorher, nach entsprechender Information iiber die anderen Zwecke (wie z.B. eine
Verwendung in der Forschung), ausdriicklich und schriftlich eingewilligt hat (§ 13 Abs. 2
GenDG).

6. Anzahl und Art der Analysesysteme und analysierten Loci

6.1.

6.2.

6.3.

Die kombinierte Allgemeine Vaterschafts-AusschlieBungs-Chance (AVACH) der fiir ein
Gutachten zur Auswertung herangezogenen Systeme muss sowohl im Terzetten-Fall
(Mutter, Kind und Putativvater) als auch im Duo-Fall (Kind und Putativvater) mindestens
99,999% betragen. Auf die Einbeziehung der Kindesmutter soll nur dann verzichtet werden,
wenn diese fir die Untersuchung nicht zur Verfiigung steht.

Folgende Analyseverfahren sind derzeit hinreichend evaluiert und damit bedarfsgerecht fiir

die Begutachtung verwendbar:

6.2.1. Autosomale Mikrosatelliten-Polymorphismen (mindestens Trimere) (STR).
6.2.2. Gonosomale Mikrosatelliten-Polymorphismen (mindestens Trimere) (X-, Y-STR) (4,

5).

6.2.3. Diallele Einzelbasen- oder Insertions-/Deletions-Polymorphismen (SNP / InDel) (6).
6.2.4. Sequenzpolymorphismen der Hypervariablen Regionen des D-Loops der

mitochondrialen DNA (mtDNA HV 1-3) (7).

6.2.5. Restriktions-Fragment-Langen-Polymorphismen  (RFLP), = HLA-System  und

"klassische" Blutgruppen-, Enzym- sowie Serumprotein-Polymorphismen: Diese
Analyseverfahren werden nur noch selten eingesetzt bzw. sind Spezialfillen
vorbehalten (z.B. wenn bei einem verstorbenen Putativvater nur noch entsprechende
Ergebnisse aus Vorgutachten zur Verfiigung stehen). Der Einsatz dieser Verfahren in
der Abstammungsbegutachtung ist im Einzelfall weiterhin zuldssig, wenn die
Typisierungsverfahren durch das anwendende Labor umfassend validiert wurden und
im Qualitditsmanagement-System des Labors erfasst sind.

Es sollen nur Polymorphismen mit bekannten chromosomalen Positionen untersucht werden,

deren paternale und maternale Mutationsraten begriindet geschitzt sind. Diese geschéitzten

Mutationsraten konnen der publizierten Literatur entnommen sein, oder auf Grund einer

eigenen, hinreichend groflen Stichprobe geschétzt werden.

* BT-Drucks. 16/10532, S. 30



7. Anforderungen an die Analytik

7.1. Fiir die in Standardfillen (Terzetten- und Duo-Félle) anwendbaren Systeme muss bei
vorliegendem Kopplungsungleichgewicht dieses in der Berechnung beriicksichtigt werden.
Bei komplexen Stammbaumhypothesen (z.B. Defizienzfille) ist zusétzlich der Einfluss der
Rekombinationsfrequenz zu berticksichtigen.

7.2. Umfang der genetischen Analysen

7.2.1.  Autosomale STR-Systeme: mindestens 15 voneinander unabhingige Polymorphismen
(kein Kopplungsungleichgewicht, freie Rekombination); dabei muss die Kombination
der jeweils eingesetzten Systeme die Anforderungen des unter Abschnitt I11.6.1.
genannten AVACH-Wertes erfiillen.

7.2.2. Bei Verwendung dialleler Polymorphismen (allein oder in Kombinationen mit STRs)
muss sich die Anzahl an dem unter Abschnitt I11.6.1. genannten AVACH-Wert
orientieren (8, 9).

7.2.3. Fiir gonosomale STR-Systeme und mtDNA wird kein Mindestumfang der Analysen
vorgegeben, da diese nur bei besonderen Fragestellungen oder in Ergidnzung zu
autosomalen Systemen sinnvoll eingesetzt werden konnen.

7.3. Bei der Analyse mittels Polymerasekettenreaktion (PCR) untersuchter Polymorphismen
miissen die verwendeten Primer bzw. kduflichen Kits angegeben werden. Die international
vereinbarten Empfehlungen zur Nomenklatur der ISFG” sind einzuhalten (10, 11).

7.4. Bei unzureichenden Ergebnissen (vgl. Abschnitt I11.9.) miissen im Bedarfsfall weitere
Polymorphismen untersucht werden.

7.5. Der Ausschluss einer der postulierten Verwandtschaftshypothesen (z.B. Ausschluss der
Vaterschaft) erfordert grundsétzlich eine Bestdtigungsanalyse an der zweiten Probe bzw.

dem zweiten Aliquot des urspriinglich entnommenen Untersuchungsmaterials.

8. Dokumentation durch die verantwortliche Person
8.1. Die erforderliche Dokumentation umfasst neben den Inhalten der Aufkldrung sowie der

Einwilligung gemif Richtlinie der GEKO (3):
— Namen der an der Untersuchung beteiligten Personen®
— Identitét der zu untersuchenden Personen
— Art sowie Ort und Datum der Entnahme des Untersuchungsguts
— Art und Datum der durchgefiihrten genetischen Analysen
— Ergebnisse der durchgefiihrten genetischen Analysen
— biostatistische Auswertung (Populationsbezug, Softwareprodukte, Tabellen etc.)

— Beurteilung der Ergebnisse gemall Abschnitt I11.9. (Gutachten)

> International Society for Forensic Genetics (www.isfg.org/, letzter Zugriff: 29.06.2012)
¢ einschlieBlich der Person, die die Probenentnahme durchgefiihrt hat
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8.2.

Die Ergebnisse der genetischen Untersuchung zur Kldarung der Abstammung sind nach § 17
Abs. 5 GenDG generationsiibergreifend fiir 30 Jahre aufzubewahren und anschlieBend

unverziiglich zu vernichten.

Beurteilung und Interpretation der Analyseergebnisse (Gutachten)

9.1.

9.2.

9.3.

94.

9.5.

9.6.

9.7.

Ausschluss

Bei einem Umfang der genetischen Analysen von 15 STR-Systemen (geméll Abschnitt

I1.7.2.1.) erlaubt das Vorliegen von vier und mehr Ausschlusskonstellationen auf

verschiedenen Chromosomen die Aussage, dass die Abstammung vom Putativvater

ausgeschlossen ist. Bei weniger als vier Ausschlusskonstellationen muss eine biostatistische

Wiirdigung unter Einbeziehung von moglichen Mutationen oder stummen Allelen erfolgen.

Nichtausschluss

Der Nichtausschluss erfordert die Quantifizierung der Ergebnisse im Hinblick auf ihren

Beweiswert durch geeignete statistische Mafizahlen. Voraussetzung ist die Kenntnis der

verldsslich abgeschitzten genetischen Parameter wie Allelfrequenzen, Haplotypfrequenzen,

Rekombinationsfrequenzen und Mutationsraten.

Die Basis der Likelihood-Berechnung ist eine exakte Hypothesenformulierung (Terzettenfall

und Defizienzfall) im Hinblick auf postulierte Verwandtschaftsbeziechungen und die

ethnische Zugehorigkeit. Als statistische MaB3zahlen werden angegeben und bewertet:

—  Wahrscheinlichkeitswert W (unter Angabe der a-priori-Wahrscheinlichkeit), ergibt sich
aus Y/X (Likelihood-Quotient L) bzw. X/Y (Paternity Index PI) (12),

— gegebenenfalls die individuelle Ausschlusschance A.

Samtliche Besonderheiten (mogliche Mutationen, stumme Allele etc.) wie auch die

Verwendung von genetischen Systemen in enger Nachbarschaft oder mit mdglichem

Kopplungsungleichgewicht sind mit geeigneten Verfahren in die statistische Auswertung

einzubeziehen und zu erldutern.

Ein W-Wert >99.9% (bei einer a priori-Wahrscheinlichkeit von 50%) oder analoge

statistische Malzahlen entsprechen dem verbalen Priadikat "Verwandtschaftshypothese

praktisch erwiesen".

In Fillen, bei denen dieser W-Wert nicht erreicht werden kann, soll das Ergebnis in

verstdndlicher und nachvollziehbarer Form erldutert werden.

Das schriftliche Gutachten muss mindestens die folgenden Angaben enthalten:

— Namen der untersuchten Personen

— Art sowie Ort und Datum der Entnahme des Untersuchungsgutes

— Art der durchgefiihrten Analysen einschlieBBlich Angabe der Untersuchungsmittel (z.B.

verwendete Typisierungskits)



— Auflistung der typisierten Polymorphismen sowie der Ergebnisse der genetischen
Analysen in tabellarischer Form

— Beurteilung der Analysenergebnisse gemal} der Abschnitte I11.9.1. bis 9.6.

— Erkldarung der verantwortlichen Person, dass bei der Abfassung des Gutachtens die

vorliegenden Richtlinien beachtet wurden.

10. MafBlinahmen zum Qualititsmanagement

11.

12.

Gemil § 5 Absatz 1 GenDG gilt eine Akkreditierungspflicht flir Einrichtungen, die genetische

Analysen im Rahmen genetischer Untersuchungen zur Klarung der Abstammung durchfiihren.

MafBnahmen zur internen und externen Qualititssicherung

11.1. Fiir alle Analyseverfahren hat die Einrichtung Mafinahmen zur internen Qualitétssicherung
zu etablieren, die geeignet sind, die Validitdt jedes Untersuchungsansatzes zu iiberpriifen.
Insbesondere soll die interne Qualitdtssicherung in der Lage sein zu erkennen, ob die
Ergebnisse durch technische Unzuldnglichkeiten oder mangelhafte Qualitdt des
Probenmaterials beeinflusst worden sind.

11.2. Die Einrichtung muss fiir alle eingesetzten Analyseverfahren regelmidfig und mindestens
zweimal jdhrlich an externen Qualitétssicherungsmafinahmen (Ringversuchen) teilnehmen,
die von durch Fachgesellschaften anerkannten Institutionen angeboten werden.

11.3. Dariiber hinaus ist die Kompetenz der sachverstdndigen Person gemil3 Abschnitt I11.12. in
der biostatistischen Interpretation genetischer Analyseergebnisse bei Abstammungsfillen
durch Teilnahme an regelmifBigen und mindestens einmal im Jahr stattfindenden externen
Qualititssicherungsmalinahmen  (Ringversuchen) zu  belegen, die von durch

Fachgesellschaften anerkannten Institutionen angeboten werden.

Qualifikation zur Titigkeit als irztliche(r) oder nichtirztliche(r) Sachverstindige(r) fiir die

Abstammungsbegutachtung geméifl § 23 Abs. 2 Nr. 2b GenDG

12.1. Zugang fir die Qualifikation zur Titigkeit als Sachverstindige(r) fir die
Abstammungsbegutachtung gemi3 Abschnitt IIl.2. dieser Richtlinie haben &rztliche
Personen oder Personen mit Abschluss eines naturwissenschaftlichen Studienganges.

12.2. Qualifikationsziel
Nach Erlangung der Qualifikation soll die sachverstindige Person in der Lage sein,
Auftraggeber unter Beachtung der gesetzlichen Rahmenbedingungen zu beraten und
Moglichkeiten und Grenzen der Untersuchung zu erkennen. Dazu soll sie eine geeignete
Methodenauswahl treffen, die erforderlichen Laboranalysen unter den Bedingungen eines
Qualitdtsmanagementsystems durchfithren, Ergebnisse auch unter Wiirdigung besonderer

genetischer Bedingungen bewerten, die erforderlichen biostatistischen Verfahren anwenden



12.3.

12.4.

12.5.

und deren Ergebnisse interpretieren konnen. Sie soll in der Lage sein, die
Untersuchungsergebnisse in einem qualifizierten Gutachten zusammenzufassen und die
Feststellungen in nachvollziehbarer Form zu erldutern. Sie soll tiber fundierte theoretische
Kenntnisse verfiigen, um die sachgerechte Anwendung der Analytik im Laboratorium zu
ermdglichen. Hierzu gehdren u.a. die Etablierung und Validierung neuer Analyseverfahren,
die Bearbeitung populationsgenetischer Fragestellungen, die Auseinandersetzung mit
genetischen Sonder- und Problemfillen sowie der angemessene FEinsatz besonderer
genetischer Systeme wie z.B. geschlechtschromosomaler Marker, SNPs oder der mtDNA.
Die Einzelheiten der Qualifikationsinhalte sind in einem Anforderungskatalog als Anhang 1
dieser Richtlinie beigefiigt.

Praktische Ausbildung

Die praktische Ausbildung soll sowohl die Tatigkeiten der Abstammungsbegutachtung als
auch die theoretische Auseinandersetzung in der Breite des Anforderungskataloges
beinhalten. Sie kann erst nach Abschluss des Hochschulstudiums beginnen. Die Ausbildung
soll einen Zeitraum von mindestens zwei Jahren umfassen und kann nur in Einrichtungen
erfolgen, die gemdll den nachfolgend beschriebenen Kriterien qualifiziert sein miissen.

Diese Ausbildung erfolgt a) fiir mindestens ein Jahr in einem Laboratorium, das wéhrend der
Ausbildungszeit fiir die Abstammungsbegutachtung akkreditiert ist, und b) fiir die an zwei
Jahren fehlende Zeit in einem Laboratorium, in dem umfassende theoretische Kenntnisse
und praktische Fertigkeiten im Umgang mit molekular- und humangenetischen Verfahren
vermittelt werden. In der Ausbildungszeit soll die praktische Qualifikation durch mindestens
50 selbststiandig erstellte Abstammungsgutachten nachgewiesen werden.

Theoretische Ausbildung

Neben der praktischen Ausbildung nach Abschnitt I11.12.3. soll die Teilnahme an mindestens
drei ganztétigen theoretischen Fortbildungsveranstaltungen nachgewiesen werden, die sich
vertiefend mit speziellen Themen der Abstammungsbegutachtung einschlieBlich der
Biostatistik befassen. Dabei muss sichergestellt sein, dass die Fortbildung unter Beteiligung
einer/eines qualifizierten Sachverstdndigen fiir Abstammungsbegutachtung durchgefiihrt
wird.

Sachverstindige, die bereits die Qualifikationsanforderungen gemél der Abschnitte I11.12.1.
bis 12.3. erfiillen, aber noch keine Teilnahme an Fortbildungsveranstaltungen nachweisen
koénnen, haben innerhalb von zwei Jahren nach Inkrafttreten dieser Richtlinie
iibergangsweise die Gelegenheit, ihre Teilnahme an diesen Veranstaltungen nachzuholen.
Nachweis bestehender Qualifikation

Sachverstidndige fiir Abstammungsbegutachtung, die in einem Labor tétig sind, das zum
Zeitpunkt des Inkrafttretens dieser Richtlinie fiir die Abstammungsbegutachtung akkreditiert
ist, konnen ihre personliche Qualifikation durch die KFQA-Urkunde (vgl. Abschnitt I1.) oder



die Erfiillung der Anforderungen gemdf der Abschnitte III.12.1. bis II1.12.3. belegen.
Generell besteht fiir alle Sachverstindigen eine Verpflichtung zur kontinuierlichen

fachwissenschaftlichen Fortbildung.

IV. Begriindung

Die vorliegende Richtlinie beschreibt zundchst den Prozess einer genetischen Untersuchung zur
Klédrung der Abstammung von der Probenentnahme und der Identititssicherung iiber die analytische
Phase bis zur Erstellung und Mitteilung des schriftlichen Gutachtens (Abschnitte I11.1. bis I11.9.) sowie
der Qualitatssicherung in der Analytik (Abschnitte II1.10. bis III.11.). In § 5 Abs. 1 GenDG wird fiir
Einrichtungen, die genetische Analysen zur Kldrung der Abstammung durchfiihren, eine
Akkreditierung durch eine hierfiir allgemein anerkannte Stelle verlangt. Damit wird fiir diese Art der
Untersuchung im Vergleich zu genetischen Analysen zu medizinischen Zwecken eine strengere
Vorgabe an die Qualititssicherung gemacht. Wie in der Begriindung zu §17 GenDG ausgefiihrt’, ist
die Gefahr einer Untersuchung "ohne Kenntnis und ohne Einverstindnis der betroffenen Personen”
einer der maf3geblichen Griinde fiir die Einfiihrung klarer Regelungen in diesem Zusammenhang.
Personen, die Untersuchungsauftrige annehmen sowie Probenentnahmen veranlassen und die
Ergebnisse in Form eines Gutachtens mitteilen oder libersenden, unterliegen nach § 17 Abs. 4 GenDG
den Anforderungen des GenDG. Damit sind sie verantwortliche Personen im Sinne von Abschnitt
II1.2. dieser Richtlinie und miissen alle Anforderungen an die Qualifikation gemall Abschnitt II1.12.
erfiillen.

Wesentlicher Bestandteil einer qualitdtsgesicherten und umfassend dokumentierten genetischen
Analyse ist die zur Priaanalytik gehorende dokumentierte Entnahme des Untersuchungsgutes. Daher
stellt die objektive Feststellung der Identitit der Personen und genetischen Proben einen
unverzichtbaren Bestandteil einer sachgerechten Abstammungsuntersuchung dar. Das dazu
notwendige Verfahren ist dementsprechend auch unter Beriicksichtigung der mdglichen rechtlichen
Folgen einer Fehlbegutachtung an nicht korrekt identitétsgesichertem Probenmaterial unter Abschnitt
II1.4. und IILS5. festgelegt worden. Die Anfertigung von Lichtbildern und Fingerabdriicken der zu
untersuchenden Personen ist gingige Praxis (vgl. BAK-Richtlinien von 2002 (1) sowie friihere
Richtlinien des RKI (13)) und ein unverzichtbares Hilfsmittel, um Versuche zur Vortduschung
falscher Identitdten aufzukléren.

Als im Ausnahmefall bei der Entnahme titig werdende sachkundige und im Verfahren neutrale
Personen konnen von der verantwortlichen Person z.B. auch Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter von
Gesundheitsdmtern oder Jugenddmtern beauftragt werden. Die verantwortliche Person hat in diesen
Féllen sicher zu stellen, dass die mit der Entnahme beauftragte Person eine ausreichende Sachkunde

gemaill Abschnitt I11.5.4. besitzt.
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Die Forderung, moglichst die Kindesmutter immer mit in die Untersuchung einzubeziehen, dient
einerseits dem Ziel einer verbesserten Identitétssicherung der kindlichen genetischen Probe und ist
andererseits auch auf Grund einer deutlich hoheren Ergebnissicherheit in Bezug auf die erkennbaren
Ausschlusskonstellationen im Vergleich zum Duo-Fall angemessen (vgl. auch Begriindung zu §17
GenDG®).

Die in Abschnitt III.11. geforderten Ringversuche werden in Deutschland derzeit von der Deutschen
Gesellschaft fiir Abstammungsbegutachtung (DGAB-Ringversuche) sowie der Gemeinsamen
Spurenkommission der rechtsmedizinischen und kriminaltechnischen Institute (GEDNAP-
Ringversuche) angeboten.

Die Richtlinie enthédlt in Abschnitt III.12. konkretisierende Aussagen zu den spezifischen
Qualifikationen, die § 17 Abs. 4 S. 1 GenDG vorsieht. Die fiir die Durchfiihrung von
Abstammungsuntersuchungen zugelassene Personengruppe ergibt sich direkt zundchst aus dem dort
genannten akademischen Kreis (Arzte und Naturwissenschaftler), der zudem auf dem Gebiet der
Abstammungsuntersuchung erfahren sein muss. Die konkreten sachlichen
Qualifikationsanforderungen umfassen das spezifische theoretische Wissen und spezifische praktische
Erfahrungen, die z.B. fiir ein forensisches Begutachtungsniveau lege artis erforderlich sind, auf dem
allgemein anerkannten Stand der Wissenschaft und Technik. Dabei hat sich die GEKO von folgendem
Anforderungsmaf3stab leiten lassen: unabhingig davon, ob die oder der drztliche oder nichtérztliche
Sachverstiandige aktuell selbst Laboruntersuchungen durchfiihrt, werden aktuelles Fachwissen und
fundierte Methodenkenntnis erwartet, um ihr bzw. ihm ein eigenes, volles fachliches Urteilsvermdgen
iiber Umfang und Grenzen der Aussagekraft der Methoden und Grenzen der fachlichen Beurteilung in
Standard- und Sonderfallen mit spezifischen Konstellationen zu erlauben.

Im Rahmen des Akkreditierungsverfahrens {berpriift und beurkundet die Deutsche
Akkreditierungsstelle (DAkkS) als zustindige Stelle die Kompetenz von FEinrichtungen. Die
Uberpriifung der Qualifikation einer/eines in dieser Einrichtung titigen drztlichen oder nichtirztlichen

Sachverstidndigen erfolgt im Rahmen des Audits der Akkreditierung.
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VI. Inkrafttreten

Diese Richtlinie wird nach Verabschiedung ihrer endgiiltigen Form durch die GEKO mit der
Veroffentlichung auf der Homepage des RKI wirksam.
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Anhang 1: Anforderungskatalog an die Qualifikationsinhalte

(1) Allgemeine Grundkenntnisse

a.
b.
C.
d.

c.

Grundlagen der allgemeinen Genetik und der Humangenetik

Grundlagen der Molekularbiologie

Grundlagen der molekulargenetischen und biochemischen Labortechniken
Grundlagen der Biostatistik und Populationsgenetik

Nomenklatur der forensisch-genetischen Systeme

(2) Molekulargenetische und allgemeine Labor-Methoden

a.

Extraktion humaner DNA aus Standardprobenmaterial (Blut,
Mundschleimhautabstriche), sowie aus Sonderprobenmaterial (z.B. Paraffingewebe,
postmortal entnommene Gewebsproben); Herstellung standardisierter DNA-Proben,
ggef. einschlieBlich Quantifizierung

Durchfithrung der Polymerasekettenreaktion einschlieBlich interner Kontrollen und
Bewertung der Amplifikationsqualitit

Elektrophoretische Auftrennung der Amplifikate, Nachweis von Allelen; Techniken
und Besonderheiten der Kapillarelektrophorese; Erkennung von Fehlerquellen
Sequenzierung von DNA-Fragmenten

Strategien zur Freigabe der Analyseergebnisse einschlieBlich der Bewertung von
Freigabekriterien; Uberpriifung der Freigabekriterien am Probenmaterial und kritische
Auseinandersetzung mit Analyseparametern; Umgang mit der einschligigen
Fragment-Analyse-Software

Kenntnisse iiber Sensitivitdt und Fehlerquellen eingesetzter Untersuchungskits und

addquate vorbeugende Maflnahmen

(3) Durchfiihrung der genetischen Untersuchung zur Klarung der Abstammung

a.
b.

C.

d.

Beurteilung von Untersuchungsanfragen

Erhebung von Stammbéaumen

Beratung von potenziellen Auftraggebern

Kenntnisse iiber Moglichkeiten und Grenzen der Methodik, auch in Abhéngigkeit von
angebotenen oder verfiigbaren Analyseverfahren

Kenntnisse iber  den Einsatz ~ besonderer  Analyseverfahren (z.B.
geschlechtschromosomale X- und Y-STR-Systeme, SNPs, mtDNA)

Konzipierung von Untersuchungsumfiangen und Entscheidung tiber zu untersuchende
Personen bei komplexen Stammbaumen oder Defizienzfillen

Wahl des Untersuchungsmaterials im Einzelfall

Durchfiihrung der Probenentnahme, einschlieSlich Aufkldrung und Einwilligung in
die Untersuchungen gemi3 GenDG und der Richtlinie der Gendiagnostik-

Kommission
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1.

Uberblick iiber den normativen Rahmen der Begutachtung, einschlieBlich des
Familienrechts (BGB), des Gendiagnostikgesetzes, der  allgemeinen

Datenschutzbestimmungen sowie der Richtlinien der Gendiagnostik-Kommission

(4) Interpretation der Analyseergebnisse

a.

Formulierung von Abstammungsgutachten in Standardféllen (Feststellung der
Vaterschaft bzw. Nichtvaterschaft in Terzettenfallen)

Hypothesenaufstellung in komplexen Stammbdumen einschlieBlich Priifung auf
Vollstandigkeit bzw. Sinnhaftigkeit dieser Hypothesen

Durchfiithrung der biostatistischen Auswertung in Standardféllen, einschlieBlich der
Bewertung der Parameter und der Angabe von Randbedingungen

Durchfiihrung der biostatistischen Auswertung in Sonderfillen und deren Bewertung
einschlieBlich der exakten Formulierung der Ergebnisse

Biostatistische ~ Auswertung  geschlechtschromosomaler Marker, sachgerechte
Beriicksichtigung von Haplotypen oder Kopplungsgruppen; Verwendung von
Datenbanken bei Haplotyp-Markern

Bewertung der Ergebnisse Y-chromosomaler Analysen, auch in Zusammenhang mit
autosomalen Systemen

Bertiicksichtigung von maternalen und paternalen Neumutationen: Einbeziehung in die
biostatistische Auswertung, Bewertung einzelner und multipler Mutationsereignisse,
Aufstellung und Priifung alternativer Stammbadume

Bewertung chromosomaler Aberrationen und deren Auswirkungen auf die
Begutachtung

Sicherheit im Umgang mit einschldgiger Software zur biostatistischen Auswertung

(sofern regelméBig verwendet)

(5) Populationsgenetik

Erstellen von Haufigkeitsverteilungen genetischer Systeme

Test auf Unabhéngigkeit, statistische Signifikanz von Abweichungen zu
Referenzpopulationen

Bedeutung lokaler Populationen, Anwendung unterschiedlicher Allelfrequenzen im

Einzelfall

(6) Validierung von genetischen Systemen und Analyseverfahren

a.

b.

Strategien zu Validierung und Verifizierung
Konzeption von Validierungsstudien zum Nachweis der Anwendbarkeit von (neuen)

Methoden und genetischen Systemen

(7) Qualitdtsmanagement

a.

Kenntnis des normativen Rahmens der Akkreditierung, insbesondere der DIN EN

ISO/IEC 17025
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Grundziige des Qualitdtsmanagements im akkreditierten Laboratorium

Kenntnisse in der Erstellung und Uberarbeitung von Standardarbeitsanweisungen und
Verfahrensanweisungen

Kenntnisse im Umgang mit Qualititsmanagement-Dokumenten und deren Lenkung

Etablierung und Durchfiihrung interner und externer Qualitdtssicherungsmafnahmen
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