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Zusammenfassung

Einleitung

Das am 1. Dezember 2022 in Kraft getretene totalrevidierte Bundesgesetz liber genetische
Untersuchungen beim Menschen (GUMG) fiihrte verschiedene Neuerungen ein, insbesondere
eine Erweiterung dessen Geltungsbereichs. Vorliegende Evaluation beurteilt die Umsetzung
und die bisherigen Wirkungen des GUMG. Sie basiert auf den Ergebnissen einer qualitativen
Befragung ausgewahlter Vertretender der Aufsichtsbehorden, von Laboratorien, von Gesund-

heitsfachpersonen sowie von Patientinnen und Patienten.

Ergebnisse

Gestltzt auf die empirischen Ergebnisse ziehen wir insgesamt eine positive Bilanz zur Zweck-

massigkeit des GUMG, dessen Umsetzung und zu den bisherigen Wirkungen:

= Erstens beurteilen wir die mit dem revidierten GUMG eingefiihrten gesetzlichen Regelungen
zur Erreichung von dessen Ziele als zweckmassig. Zum einen werden die gesetzlichen Rege-
lungen des GUMG von den befragten Akteuren breit anerkannt und akzeptiert. Zum anderen
weist die Evaluation auf einzelne Optimierungsmoglichkeiten, nicht aber auf schwerwiegen-
dere gesetzliche Liicken oder Schwachstellen hin.

= Zweitens zeigt die Evaluation, dass das GUMG im Zustandigkeitsbereich der Bundesbehor-
den gut vollzogen wird. Die Beaufsichtigung der Laboratorien durch das Bundesamt fir
Gesundheit (BAG) und das Bundesamt fiir Polizei (fedpol) - in Zusammenarbeit mit der
Schweizerischen Akkreditierungsstelle (SAS) — beurteilen wir als zweckmassig, angemessen
und effizient. Das differenzierte Akkreditierungs- und Inspektionssystem stellt die Qualitat
der Laboratorien sicher. Die Aufsicht tiber das Neugeborenen-Screening wird vom BAG gut
wahrgenommen.

= Drittens bestatigt die Evaluation, dass die Laboratorien und die Gesundheitsfachpersonen
die genetischen Untersuchungen zu einem grossen Teil gemass den Vorgaben des GUMG
umsetzen. Unbestritten ist, dass die Analysen der Laboratorien eine hohe Qualitat aufweisen
und die Aufsicht die Einhaltung der gesetzlichen Vorgaben gewéhrleistet. Die im medizini-
schen Bereich tatigen Gesundheitsfachpersonen — insbesondere die medizinischen Genetike-
rinnen und Genetiker sowie die weiteren spezialisierten Facharztinnen und Fachéarzte — ver-
anlassen die genetischen Untersuchungen grundsatzlich nach den Vorgaben des GUMG. Op-
timierungsbedarf besteht vor allem bei der Aufklarung, der Beratung und der Mitteilung der
Ergebnisse, insbesondere bei pranatalen genetischen Untersuchungen. Die Umsetzung der

Vorgaben des GUMG bei genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich zu
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besonders schiitzenswerten Eigenschaften scheint aufgrund der Zusammenarbeit zwischen

Anbietenden von Gentests und Veranlassenden ebenfalls gut zu funktionieren.

Die Umsetzung und die Wirkungen des GUMG werden massgeblich von Kontextfaktoren beein-
flusst, insbesondere der dynamischen Entwicklung der Analysemaoglichkeiten, dem Mangel an
medizinischen Genetikerinnen und Genetikern, gewissen Wissensdefiziten bei der Arzteschaft
und dem auslandischen Internetangebot an «Direct-to-Consumer»-Gentests.

Die Nutzung auslandischer Internetangebote durch die Schweizer Wohnbevolkerung stellt
unseres Erachtens die grosste Herausforderung fiir die Zielerreichung des GUMG dar. Obwohl
das Ausmass der Nutzung dieser Angebote durch die Schweizer Bevolkerung nicht bekannt ist,
gehen wir gestiitzt auf Hinweise der Befragten von einem relevanten Umfang aus. Auslandi-
sche Internetangebote betreffen vor allem auch sog. Lifestyle-Analysen, Vaterschaftsabklarun-
gen und Ahnenforschungstests, deren Durchfiihrung in der Schweiz reguliert ist. In der Regel ist
die Qualitat dieser im Ausland durchgefiihrten Analysen nicht sichergestellt. Zudem beinhalten
diese Gentests keine Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse durch Gesundheits-
fachpersonen. Da die auslandischen Internetangebote durch die Schweiz kaum reguliert wer-
den kénnen, sollte die Bevolkerung aktiver und intensiver Gber die Nachteile entsprechender

Angebote informiert werden.

Empfehlungen
Nachfolgende Empfehlungen dienen der Optimierung der Umsetzung und der Zielerreichung
des GUMG.

Tabelle 1: Empfehlungen

Ebenen Empfehlungen
Politische E1: Langere Frist fur die Aufbewahrung von Untersuchungsergebnissen durch Laboratorien
Ebene festlegen

E2: Berechtigung zur Veranlassung von genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen
Bereich zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften auf weitere Fachpersonen erweitern

Operative E3: Abgrenzung zwischen genetischen Untersuchungen im medizinischen und aussermedizini-
Ebene schen Bereich verdeutlichen

E4: Begriff der nichtdirektiven Beratung prazisieren

ES: Breite Bevolkerung aktiver und intensiver informieren

Tabelle INFRAS.
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Résumé

Introduction

La révision totale de la loi fédérale sur I'analyse génétique humaine (LAGH) entrée en vigueur
le 1¢" décembre 2022 a introduit plusieurs nouveautés, notamment un élargissement de son
champ d’application. La présente évaluation porte sur la mise en ceuvre et les effets de la
LAGH a ce jour. Elle se base sur les résultats d’'une enquéte qualitative menée aupres d’une sé-
lection de représentants des autorités de surveillance, de laboratoires, de professionnels de la

santé et de patientes et patients.

Résultats

Sur la base des résultats empiriques, nous tirons un bilan globalement positif de I'opportunité

de la LAGH, de sa mise en ceuvre et de ses effets a ce jour :

= Premiérement, nous estimons que les dispositions Iégales introduites par la LAGH révisée
sont opportunes pour la réalisation de ses objectifs. D’une part, les dispositions légales de la
LAGH sont largement reconnues et acceptées par les acteurs interrogés. D’autre part, I'éva-
luation met en évidence certaines améliorations possibles, mais pas de lacunes ou de points
faibles légaux plus graves.

= Deuxiémement, I'évaluation montre que la LAGH est bien exécutée dans le domaine de com-
pétence des autorités fédérales. Nous estimons que la surveillance des laboratoires par I'Of-
fice fédéral de la santé publique (OFSP) et I'Office fédéral de la police (fedpol), en collabora-
tion avec le Service d’accréditation suisse (SAS), est opportune, adéquate et efficiente. Le
systeme différencié d’accréditation et d’inspection garantit la qualité des laboratoires. La
surveillance du dépistage néonatal est bien assurée par I'OFSP.

= Troisiemement, I'évaluation confirme que les laboratoires et les professionnels de la santé
effectuent les analyses génétiques en grande majorité conformément aux exigences de la
LAGH. Il est indéniable que les analyses effectuées par les laboratoires sont de grande qua-
lité et que la surveillance garantit le respect des exigences légales. Les professionnels de la
santé travaillant dans le domaine médical, notamment les médecins généticiens et les mé-
decins spécialistes, prescrivent en principe les analyses génétiques conformément aux exi-
gences de la LAGH. En particulier I'information des patients, le conseil et la communication
des résultats, notamment pour les analyses génétiques prénatales, auraient besoin d’étre
améliorés. La mise en ceuvre des exigences de la LAGH pour les analyses génétiques visant a
déterminer des caractéristiques sensibles en dehors du domaine médical semble également
bien fonctionner en raison de la collaboration entre les fournisseurs de tests et les prescrip-

teurs.
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La mise en ceuvre de la LAGH et ses effets sont fortement influencés par des facteurs contex-
tuels, notamment I'évolution dynamique des possibilités d’analyse, la pénurie de médecins gé-
néticiens, certains déficits de connaissances au sein du corps médical ainsi que par les offres
étrangeres de tests génétiques « direct-to-consumer » sur Internet.

L’utilisation d’offres étrangéres sur Internet par la population résidente en Suisse repré-
sente, a notre sens, le plus grand défi pour la réalisation des objectifs de la LAGH. Bien qu’on
ne connaisse pas le volume d’autotests utilisés par la population via des offres étrangéres sur
Internet, nous présumons ce volume important, sur la base des indications fourniespar les per-
sonnes interrogées. Les offres étrangeres sur Internet concernent aussi et surtout les analyses
dites de style de vie, les recherches de paternité et les tests de généalogie, dont la réalisation
est réglementée en Suisse. En regle générale, la qualité des analyses effectuées a I'étranger
n’est pas garantie. Ces tests génétiques ne comportent en outre ni information, ni conseil, ni
communication des résultats par des professionnels de la santé. Comme les offres étrangéres
sur Internet ne peuvent guére étre régulées par la Suisse, la population devrait étre informée

plus activement et plus intensément sur les inconvénients de ces offres.

Recommandations
Les recommandations suivantes visent a améliorer la mise en ceuvre et la réalisation des objec-
tifs de la LAGH.

Tableau 2 : Recommandations

Niveaux Recommandations

Niveau poli- R1 : Fixer un délai plus long pour la conservation des résultats d’analyses par les laboratoires

tique R2 : Elargir & d’autres professionnels de la santé I'autorisation d’effectuer des analyses géné-
tiques visant a déterminer des caractéristiques sensibles en dehors du domaine médical

Niveau R3 : Clarifier la délimitation entre les analyses génétiques dans le domaine médical et en dehors

opérationnel du domaine médical

R4 : Préciser la notion de conseil non directif
R5 : Informer le grand public plus activement et plus intensément

Tableau INFRAS.
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Esposizione riassunto

Introduzione

La revisione completa della Legge federale concernente gli esami genetici sull’essere umano
(LEGU), entrata in vigore il 1° dicembre 2022, ha introdotto diverse novita, in particolare un
ampliamento del suo campo di applicazione. La presente valutazione prende in considerazione
I'attuazione e gli effetti della LEGU fino alla data odierna e si basa sui risultati di un’indagine
gualitativa condotta tra rappresentanti selezionati delle autorita di controllo, dei laboratori,

degli operatori sanitari e dei pazienti.

Risultati

Sulla base dei risultati empirici, traiamo una conclusione complessivamente positiva sull’oppor-

tunita della LEGU, sulla sua attuazione e sugli effetti rilevati fino a oggi:

= in primo luogo, riteniamo che le norme giuridiche introdotte con la LEGU riveduta siano op-
portune al raggiungimento dei suoi obiettivi. Da un lato, le disposizioni legali della LEGU
sono ampiamente riconosciute e accettate dagli stakeholder intervistati. D’altro canto, la va-
lutazione evidenzia singole opportunita di miglioramento, ma non lacune o debolezze giuri-
diche gravi.

= |n secondo luogo, la valutazione mostra che la LEGU é ben eseguire nell’area di responsabi-
lita delle autorita federali. La supervisione dei laboratori da parte dell’Ufficio federale per la
sanita pubblica (UFSP) e dell’ Ufficio federale di polizia (fedpol) —in collaborazione con il Ser-
vizio di accreditamento svizzero (SAS) — & considerata appropriata, opportuna ed efficiente.
Il sistema differenziato di accreditamento e ispezione garantisce la qualita dei laboratori. La
supervisione dello screening neonatale viene svolta in modo ottimale dall’UFSP.

= |n terzo luogo, la valutazione conferma che i laboratori e gli operatori sanitari eseguono in
gran parte i test genetici in conformita ai requisiti della LEGU. E indiscutibile che le analisi
effettuate dai laboratori siano di alta qualita e che la supervisione garantisca il rispetto dei
requisiti di legge. Gli operatori sanitari che lavorano in campo medico —in particolare i gene-
tisti medici e altri medici specialisti — in linea di massima organizzano i test genetici in con-
formita ai requisiti della LEGU. Sussiste invece una particolare necessita di miglioramento
nelle aree relative a informazione, consulenza e comunicazione dei risultati, soprattutto nel
caso dei test genetici prenatali. L'attuazione dei requisiti della LEGU per i test genetici in am-
bito non medico per caratteristiche particolarmente meritevoli di tutela sembra funzionare

bene anche grazie alla collaborazione tra chi offre i test genetici e chi li autorizza.
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L’attuazione e gli effetti della LEGU subiscono un’influenza significativa da parte di fattori legati
al contesto, in particolare dallo sviluppo dinamico delle opzioni di analisi, dalla carenza di gene-
tisti medici, da alcune lacune nelle conoscenze dei medici e dall’offerta estera di test genetici
«direct-to-consumer» su Internet.

A nostro avviso, I'utilizzo di servizi Internet stranieri da parte della popolazione residente
svizzera rappresenta la sfida piu grande per il raggiungimento degli obiettivi della LEGU. Seb-
bene non sia noto in che misura la popolazione si avvalga di questi servizi, ipotizziamo una por-
tata rilevante sulla base delle informazioni fornite dagli intervistati. Anche le offerte estere su
Internet riguardano principalmente le cosiddette analisi dello stile di vita, gli accertamenti della
paternita e i test genealogici, che in Svizzera sono regolamentati. Di norma, la qualita di queste
analisi effettuate all’estero non e garantita. Inoltre, questi test genetici non comprendono la
spiegazione, la consulenza e la comunicazione dei risultati a cura degli operatori sanitari. Poi-
ché i servizi Internet stranieri non possono essere regolamentati dalla Svizzera, la popolazione
dovrebbe essere informata pil attivamente e intensamente in merito agli svantaggi che por-

tano con sé.

Raccomandazioni
Le seguenti raccomandazioni servono a ottimizzare I'attuazione e il raggiungimento degli obiet-
tivi della LEGU.

Tabella 3: Raccomandazioni

Livelli Raccomandazioni
Livello R1: Definire un periodo piu lungo per la conservazione dei risultati dei test da parte dei
politico laboratori

R2: Estendere ad altri specialisti 'autorizzazione ad effettuare esami genetici in ambito non me-
dico relativamente a caratteristiche che richiedono una tutela speciale.

Livello R3: Chiarire la distinzione tra esami genetici in ambito medico e non medico.
operativo R4: Precisare il concetto di consulenza non direttiva.
R5: Informare la popolazione in modo piu attivo e intenso

Tabella INFRAS.

INFRAS | 3. April 2025 | Einleitung



|13

1. Einleitung

1.1. Ausgangslage
Genetische Untersuchungen dienen der Diagnose von Krankheiten und der Feststellung von
Veranlagungen fiir erblich bedingte Krankheiten vor dem Auftreten von klinischen Symptomen
oder in einer vorgeburtlichen Phase (BAG 2022a). Sie kénnen auch fiir Therapieentscheidungen
und die Therapieplanung eingesetzt werden (z.B. pharmakogenetische Untersuchungen).
Zudem konnen genetische Hintergriinde von medizinisch nicht relevanten Eigenschaften abge-
klart werden (z.B. Augenfarbe oder sportliche Veranlagung). Die Erstellung von DNA-Profilen,
die der Kldarung von Verwandtschaftsverhdltnissen oder der Identifikation von Personen die-
nen, sind ebenfalls genetische Untersuchungen. In den letzten Jahren sind bei der Entschliisse-
lung des Erbguts grosse technologische Fortschritte erzielt worden (BAG 2022a, Bundesrat
2017). Die neuen Technologien erméglichen eine rasche und kostenglinstige Analyse nicht nur
einzelner Genabschnitte, sondern des gesamten Erbguts. Dies fiihrte auch zu neuen kommerzi-
ellen Angeboten, die sich direkt an private Personen richten (sog. «Direct-to-Consumer»-Gen-
tests). Bei diesen in der Regel Uber Internet erhaltlichen Angeboten ist meist keine persdnliche
Betreuung durch eine Gesundheitsfachperson gewahrleistet.
Aufgrund der technologischen und kommerziellen Weiterentwicklung von genetischen
Untersuchungen sowie deren zunehmenden Verwendung im medizinischen und nicht-medizini-
schen Bereich wurde das Bundesgesetz liber genetische Untersuchungen beim Menschen
(GUMG) revidiert. Die Ziele des am 1. Dezember 2022 in Kraft getretenen revidierten GUMG
sind gleichgeblieben: Bei genetischen und pranatalen Untersuchungen sollen erstens die Men-
schenwiirde und die Personlichkeit geschiitzt, zweitens Missbrauche bei der Durchfiihrung der
Untersuchungen und beim Umgang mit genetischen Daten verhindert und drittens die Qualitat
der Durchfiihrung der Untersuchungen und der Interpretation der Ergebnisse sichergestellt
werden (Art. 1 GUMG). Mit der Revision des GUMG wurden folgende Neuerungen eingefiihrt
(BAG 2022a, Bundesrat 2017):
= Der Geltungsbereich des GUMG wurde umfassend erweitert. Neu unterliegen auch geneti-
sche Untersuchungen ausserhalb des medizinischen Bereichs und genetische Untersuchun-
gen von nicht erblichen Eigenschaften dem Gesetz.

= Das GUMG formuliert Anforderungen, die fir alle genetischen Untersuchungen gelten (z.B.
betreffend Aspekte des Personlichkeitsschutzes). Je nach den Konsequenzen eines mogli-
chen Missbrauchs und je nach Schutzbedarf von betroffenen Personen werden die verschie-
denen Bereiche unterschiedlich streng geregelt. Bei genetischen Untersuchungen im medizi-

nischen Bereich und bei der Erstellung von DNA-Profilen gelten sehr hohe Anforderungen.
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Genetische Untersuchungen von Eigenschaften ausserhalb des medizinischen Bereichs und
von nicht erblichen Eigenschaften sind weniger streng geregelt.?

* |Im medizinischen Bereich kénnen — neben Arztinnen und Arzten — neu auch Zahnérztinnen
und Zahnarzte, Apothekerinnen und Apotheker sowie Chiropraktorinnen und Chiropraktoren
bestimmte genetische Untersuchungen in ihrem Fachbereich veranlassen. Die durchfihren-
den Laboratorien unterliegen einer Bewilligungspflicht und neu auch einer Akkreditierungs-
pflicht. Neu regelt das GUMG den Umgang mit sog. Uberschussinformationen (Informatio-
nen, die fiir den Zweck der Untersuchung nicht benétigt werden) ausfiihrlich.

= Bei den genetischen Untersuchungen ausserhalb des medizinischen Bereichs unterscheidet
das GUMG zwischen zwei Bereichen. Genetische Untersuchungen zur Abklarung besonders
schitzenswerter Eigenschaften (z.B. zur Optimierung des Ernahrungsverhaltens) diirfen nur
durch bestimmte Gesundheitsfachpersonen veranlasst werden (z.B. Apotheker/innen, Er-
ndhrungsberater/innen). Die durchfihrenden Laboratorien unterliegen einer Bewilligungs-
pflicht. Die librigen genetischen Untersuchungen bzw. Tests (z.B. zum Geschmacksempfin-
den) dirfen direkt den Kundinnen und Kunden abgegeben werden, auch tber das Internet.
Die durchfiihrenden Laboratorien sind nicht bewilligungspflichtig.

= «Direct-to-Consumer»-Regelung: Unternehmen mit Sitz in der Schweiz dirfen nur Gbrige
genetische Untersuchungen, d.h. Tests zur Abklarung vergleichsweise harmloser Eigenschaf-
ten (z.B. Haarstruktur) Gber Internet an Kundinnen und Kunden weitergeben. Die Abgabe
von Tests im medizinischen Bereich, im aussermedizinischen Bereich zu besonders schiit-
zenswerten Eigenschaften sowie Ahnenforschungs- und Vaterschaftstests direkt an Kundin-
nen und Kunden ist nicht erlaubt. Die Durchsetzung dieser Vorschriften bei auslandischen

Anbietenden von Tests im Internet ist jedoch kaum maglich.
1.2. Evaluationsauftrag

Zweck der Evaluation

Die Evaluation fokussierte auf die Umsetzung und die ersten Wirkungen des GUMG (inkl.
GUMV und VDZV?) und war formativ ausgerichtet. Basierend auf der Beurteilung der Zweck-
massigkeit und der Wirksamkeit des GUMG sollten Empfehlungen zur Optimierung des Vollzugs

und gegebenenfalls der Anpassungen der gesetzlichen Regelungen formuliert werden.?

! Siehe Ubersicht {iber die Vorgaben fiir genetische Untersuchungen in verschiedenen Regelungsbereichen in Annex A1.

2 GUMV: Verordnung Gber genetische Untersuchungen beim Menschen; VDZV: Verordnung tber die Erstellung von DNA-Profi-
len im Zivil- und Verwaltungsbereich.

3 Die fur den Vollzug des GUMG weiteren massgeblichen Bundesgesetze — wie beispielsweise das Medizinalberufegesetz, das
Datenschutzgesetz und das Regierungs- und Verwaltungsorganisationsgesetz — waren nicht primére Gegenstdande der Evalua-
tion. Die kantonale Aufsicht Gber die veranlassenden Gesundheitsfachpersonen war ebenfalls kein priméarer Evaluationsgegen-
stand, wurde jedoch als Kontextfaktor beriicksichtigt.
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Evaluationsfragen
Gemass Vorgaben des Bundesamts fiir Gesundheit (BAG) waren die Evaluationsfragen gemass

Tabelle 4 zu beantworten.

Tabelle 4: Evaluationsfragen

Vollzug des GUMG
1. Wie wird das revidierte GUMG umgesetzt?
a. Wie ist der Stand der Umsetzung des GUMG?
= Wie stellen die Aufsichtsbehorden die Aufsicht sicher (inkl. Abgrenzung zwischen den verschiedenen
Regelungsbereichen)?
= Wie gestaltet sich der Vollzug beim Screening von Neugeborenen durch das BAG?
b. Welche Starken und Schwachen zeigen sich generell bei der Umsetzung? Und spezifisch:
= Kann die Aufsicht gemass GUMG gewahrleistet werden? Wenn nein, weshalb nicht?
= Wie gut ist die Zusammenarbeit der Vollzugsbehorden?

Zweckmdssigkeit des GUMG

2. Wie ist die Eignung der Organisation und der Regelungen des Vollzugs zu bewerten?
a. Wie zweckmassig ist die Vollzugsorganisation des GUMG (BAG, EJPD, kantonale und weitere Behorden)?
b. Wie geeignet sind die gesetzlichen Bestimmungen lber den Vollzug, seine Ziele zu erreichen?

Wirksamkeit des GUMG
3. Welche beabsichtigten und nichtbeabsichtigten Wirkungen sind bisher ersichtlich?
a. Setzen die Laboratorien die Vorgaben des GUMG um? Gibt es Optimierungsbedarf?
b. Veranlassen die Gesundheitsfachpersonen die Gentests gemadss GUMG? Wenn nein, weshalb nicht?
c. Wie befolgen die Arbeitgeber und Versicherer die vom GUMG festgelegten Durchfiihrungs- und
Verwertungsverbote? Gibt es Optimierungsbedarf?
d. L6st das revidierte GUMG unbeabsichtigte Wirkungen aus? Wenn ja, welche? Sind diese positiv oder
negativ zu bewerten?

4. Gibt es Hinweise darauf, dass die Gesetzesgrundlage Liicken oder Schwachstellen aufweist?
Wenn ja, welche?

5. Welche relevanten Kontextfaktoren begiinstigen oder hindern die Umsetzung des GUMG?
Zeichnen sich Entwicklungen ab, welche die Gesetzgebung betreffen (Bsp. internationaler Gentestmarkt)?
Inwiefern betreffen sie die Gesetzgebung?

Tabelle INFRAS. Quelle: BAG 2023 (Hervorhebungen durch INFRAS).

Bei der Beantwortung der Evaluationsfragen sollten der medizinische und der nicht-medizini-
sche Bereich beriicksichtigt werden. Wo relevant, sollte auch der VDZV-Bereich miteinbezogen
werden.

In Absprache mit dem BAG wurden in der Evaluation drei Schwerpunkte gesetzt: a) Veran-
lassung durch arztliche Fachpersonen mit Fokus auf Aufklarung und Beratung (medizinischer
Bereich), b) Veranlassung durch nichtéarztliche Fachpersonen (medizinischer Bereich und Be-
reich ausserhalb der Medizin), c) «Direct-to-consumer»-Regelung.* Basierend auf den Evalua-

tionsfragen und den Schwerpunkten der Evaluation wurden in Absprache mit dem BAG Detail-

4 Begrindung der Auswahl der Schwerpunkte siehe Annex A2.

INFRAS | 3. April 2025 | Einleitung



16

fragestellungen formuliert (vgl. Annex A2). Dabei orientierten wir uns auch an dem zum revi-

dierten GUMG erstellten Wirkungsmodell (vgl. Bolliger und Riefli 2018).

1.3. Methodik

Evaluationskriterien

Ein wesentlicher Teil der Evaluationsfragen war deskriptiver Art. Es war zu untersuchen, wie

das revidierte GUMG durch die Aufsichtsbehdrden umgesetzt wird und wie sich die Laborato-

rien sowie die Gesundheitsfachpersonen verhalten. Bei den evaluativen Fragen orientierten wir

uns an folgenden Kriterien:

= Die Starken und Schwéachen der Umsetzung des GUMG (vgl. Frage 1.b.) beurteilten wir nach
deren Angemessenheit in Bezug auf die gesetzlichen Bestimmungen. Im Kern war zu beurtei-
len, ob die Aufsicht gemass GUMG gewahrleistet werden kann.

= Die Regelung der Vollzugsorganisation des GUMG (vgl. Frage 2.a.) und die gesetzlichen Be-
stimmungen zum Vollzug (vgl. Frage 2.b.) beurteilten wir anhand deren Eignung, die Einhal-
tung der entsprechenden gesetzlichen Vorgaben sicherzustellen.

= Das Handeln der Adressatinnen und Adressaten des GUMG beurteilten wir anhand der Wirk-
samkeit der gesetzlichen Vorgaben fiir diese Akteure. Dabei analysierten wir, inwiefern die
Laboratorien und die Gesundheitsfachpersonen sich gemass den Vorgaben des GUMG ver-

halten

Untersuchungsdesign
Die Evaluation stiitzte sich in erster Linie auf die Befragung ausgewahlter Akteure. Bei der Aus-
wahl der zu Befragenden gingen wir relevanzorientiert vor. Dabei massen wir unter Bericksich-
tigung der Evaluationsfragen und der Schwerpunkte insbesondere der Befragung von Vertre-
tenden der Aufsichtsbehorden, der Laboratorien, besonders relevanten Fachéarztinnen und -
drzten sowie von Patientinnen und Patienten eine hohe Bedeutung bei.’
Wir analysierten und beurteilten die Fragestellungen anhand folgender Vergleiche:
= Vorher-Nachher-Vergleiche dienten dazu, die mit den revidierten GUMG eingefiihrten Ver-
dnderungen auf gesetzlicher Ebene, bei der Umsetzung und den erwarteten Wirkungen zu
analysieren und zu beurteilen.
= Anhand von Soll-Ist-Vergleichen beurteilten wir, inwiefern die gesetzlichen Regelungen zum
Vollzug, dessen konkrete Umsetzung und das Handeln der Adressatinnen und Adressaten

den im GUMG definierten Vorgaben und Zielen entsprechen.®

5 Die Aussagekraft und die Grenzen der Evaluation werden in einem nachfolgenden Abschnitt in diesem Kapitel diskutiert.
6 Basierend auf den gesetzlichen Grundlagen sind in Annex Al Vorgaben flr die verschiedenen Regelungsbereiche aufgefiihrt.

INFRAS | 3. April 2025 | Einleitung



|17

= Erganzend nahmen wir Quervergleiche zwischen verschiedenen Akteuren vor (z.B. unter-
schiedliche Gruppen von Gesundheitsfachpersonen), um die Einhaltung der gesetzlichen

Vorgaben zu beurteilen.

Forschungsmethoden

Empirischer Kern der Evaluation war eine qualitative Befragung ausgewahlter Vertretender der
Aufsichtsbehdrden, der Laboratorien und Gesundheitsfachpersonen sowie der Patientinnen
und Patienten. Die Auswahl der zu befragenden Personen erfolgte in Absprache mit dem BAG.
Die qualitative Befragung umfasste explorative Interviews, Abkldarungen bei verschiedenen Or-
ganisationen, Interviews mit verschiedenen Akteuren und eine Fokusgruppe mit Fachdrztinnen
und -drzten. Ergdanzend werteten wir ausgewahlte Dokumente aus und fiihrten eine Umfrage

bei den Kantonsarztinnen und -drzten durch.

Auswertung von Dokumenten

Eine wichtige Grundlage der Evaluation war die Analyse der gesetzlichen Bestimmungen
(GUMG sowie GUMV und VDZV), inkl. den entsprechenden Erlduterungen und weiteren
Dokumenten zu den gesetzlichen Grundlagen. Die Analyse der gesetzlichen Regelungen diente
vor allem der Bestimmung der einzuhaltenden Vorgaben. Erganzend werteten wir verschie-
dene Dokumente aus, insbesondere die Liste der vom BAG bewilligten Laboratorien sowie die
vom BAG zur Verfligung gestellten anonymisierten Anfragen im Zusammenhang mit dem Voll-
zug des GUMG.

Abkldrungen und qualitative Interviews
Die Abkldarungen und qualitativen Interviews mit Expertinnen und Experten sowie mit Patien-
tinnen und Patienten fuhrten wir in vier Phasen durch:’
= |n der ersten Phase fiihrten wir mit sieben Expertinnen und Experten explorative qualitative
Interviews durch. Die Interviews dienten einer ersten Beurteilung der Umsetzung und der
Wirkungen des GUMG.
= |n der zweiten Phase folgten die Abklarungen und weiteren Interviews in drei Schritten:
= |m ersten Schritt fiihrten wir Abklarungen bei neun Organisationen durch. Die Abklarun-
gen dienten der Einschatzung der Relevanz von genetischen Untersuchungen fiir die ent-
sprechende Akteursgruppen und der Erhebung allfalliger Hinweise auf Schwierigkeiten
oder Probleme bei der Umsetzung des GUMG.
= |m zweiten Schritt fihrten wir 19 Interviews mit Vertretenden der Aufsichtsbehorden, der

Laboratorien und Gesundheitsfachpersonen sowie der Patientinnen und Patienten. Die

7 Weitere Angaben zu den befragten Expertinnen und Expertinnen sowie zu den Abklarungen finden sich in Annex A3.
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Interviews dienten der Beurteilung der Umsetzung des GUMG und der ersten Wirkungen
aus Sicht verschiedener involvierter und betroffener Akteure.

= |m dritten Schritt befragten wir vier Patientinnen und Patienten zu ihren Erfahrungen mit
der Umsetzung des GUMG. Die Patientinnen und Patienten wurden liber Aufrufe ver-

schiedener Organisationen rekrutiert.

Die Interviews fiihrten wir anhand von spezifischen Gesprachsleitfaden in der Regel liber
Video-Calls. Die Abkldrungen erfolgten per Telefon oder E-Mail. Die Ergebnisse wurden zusam-

menfassend protokolliert.

Fokusgruppe

Ergdanzend zu den Interviews mit Expertinnen und Experten fiihrten wir ein Fokusgruppenge-
sprach mit vier Facharztinnen und -arzten durch. Mit zwei weiteren facharztlichen Personen,
die nicht an der Fokusgruppe teilnehmen konnten, wurde je ein Interview gefiihrt.® Die Rekru-
tierung der Fachéarztinnen und -arzte erfolgte lber entsprechende Aufrufe von Facharztgesell-
schaften und der Nationalen Koordination Seltene Krankheiten (kosek). Die Fokusgruppe und
das Interview dienten der vertiefteren Untersuchung der Umsetzung des GUMG (insbes. Auf-
klarung und Beratung sowie Mitteilung der Ergebnisse) und der Beurteilung der gesetzlichen
Vorgaben. Die Gesprache wurden anhand eines Leitfadens gefiihrt und zusammenfassend pro-

tokolliert.

Auswertung und Darstellung der Befragungsergebnisse

Die Ergebnisse der Abklarungen, der Interviews und der Fokusgruppe wurden mit Unterstiit-
zung des Softwareprogramms MAXQDA inhaltlich ausgewertet. Bei der zusammenfassenden
Darstellung der Ergebnisse verstehen wir unter der Nennung von Aussagen «einzelner» Befrag-

ter 1 bis 2 Personen und «mehrerer» Befragter 3 bis 8 Personen.

Umfrage bei den Kantonsdrztinnen und -drzten

Ergdnzend zu den qualitativen Befragungen fiihrten wir bei den Kantonsarztinnen und -arzten
eine kurze schriftliche Umfrage durch. Damit sollten insbesondere allfallige Hinweise auf
Schwierigkeiten, Probleme oder Missbrdauche durch die veranlassenden Gesundheitsfachperso-

nen erhoben werden. Wir erhielten von 22 Kantonsarztinnen und -arzten eine Riickmeldung.

8 Vertretende Fachrichtungen Fokusgruppe und Interviews: Medizinische Genetik; Padiatrie (insbesondere Endokrinologie);
Gynakologie, Geburtshilfe und Reproduktionsmedizin.
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Aussagekraft und Grenzen der Evaluation

Das Vorgehen ermoglichte eine empirisch vergleichsweise gut abgestiitzte Beurteilung der Um-
setzung und der bisherigen Wirkungen sowie allfalliger Liicken des GUMG bei den Laboratorien
und den veranlassenden Gesundheitsfachpersonen von genetischen Untersuchungen im medi-
zinischen und im aussermedizinischen Bereich. Die relevanzorientierte Auswahl der zu befra-
genden Akteure ermoglichte eine aus unserer Sicht angemessene Erfassung der Starken und
Schwachen der Umsetzung und der Wirkungen sowie des Optimierungsbedarfs des GUMG. Die
inhaltliche Fokussierung der Befragung auf Starken und Schwachen bzw. «Probleme» erlaubte
es jedoch nicht, die Einhaltung der gesetzlichen Anforderungen und Vorgaben umfassend und
systematisch zu analysieren. Die dafiir erforderlichen weiteren empirischen Erhebungen hatten
den Rahmen der Evaluation weit lbertroffen.

Vergleichsweise wenig Wissen konnte zum Verhalten der breiten Arzteschaft im Zusam-
menhang mit der Veranlassung genetischer Untersuchungen und zur Nutzung auslandischer
Internetangebote von Gentest durch die Schweizer Bevolkerung erhoben werden. Bei der brei-
ten Arzteschaft ist davon auszugehen, dass der grosste Teil an potenziellen genetischen Unter-
suchungen an die medizinischen Genetikerinnen und Genetiker iberwiesen werden. Es ist je-
doch nicht klar, in welchem Ausmass die breite Arzteschaft selbst genetische Untersuchungen
veranlasst. Zur Nutzung des auslandischen Internetangebots durch die Schweizer Bevdlkerung
besteht wenig Wissen, auch seitens der befragten Akteure. Es wird jedoch davon ausgegangen,
dass diese Angebote in einem relevanten Ausmass genutzt werden, insbesondere bei Lifestyle-
Analysen, Vaterschaftsabklarungen und Ahnenforschungstests. Entsprechend sind die Ergeb-

nisse in diesen beiden Bereichen mit Vorsicht zu interpretieren.

1.4. Gliederung des Berichts

Der Evaluationsbericht ist wie folgt gegliedert:

= Im Kapitel 2 werden die Aufsicht lber die Laboratorien und der Vollzug des Screenings fir
Neugeborene aus Sicht der befragten Akteure beschrieben und beurteilt.

= Im Kapitel 3 wird die Wirksamkeit des GUMG aus Sicht der befragten Akteure beschrieben
und beurteilt. Im Vordergrund steht die Beurteilung, inwiefern die Laboratorien und die
Gesundheitsfachpersonen die Vorgaben des GUMG einhalten. Zudem werden die empiri-
schen Ergebnisse zur «Direct-to-Consumer»-Regelung und zu Kontextfaktoren dargestellt.

= Basierend auf den empirischen Ergebnissen werden im Kapitel 4 die Evaluationsfragen aus
Sicht des Evaluationsteams beantwortet, eine Gesamtbeurteilung vorgenommen und Emp-

fehlungen formuliert.
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Der Annex enthilt eine Ubersicht iiber die gesetzlichen Vorgaben fiir genetische Untersuchun-
gen in verschiedenen Regelungsbereichen (Annex Al), die Begriindung der Schwerpunkte der
Evaluation und die Detailfragestellungen (Annex A2) sowie erganzende Angaben zur Methodik

(Annex A3).
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2. Vollzug des GUMG

2.1. Aufsicht Gber die Laboratorien
2.1.1. Organisation und Regelung der Aufsicht iber die Laboratorien
Das BAG ist fiir die Aufsicht der im GUMV-Bereich tatigen Laboratorien zustandig. fedpol ist fur
die Aufsicht der im VDZV-Bereich tatigen Laboratorien verantwortlich.® Das BAG und fedpol ha-
ben in ihren Bereichen zu priifen, ob die Laboratorien die Bewilligungs- bzw. die Anerken-
nungsvoraussetzungen und die ihnen libertragenen Pflichten einhalten. Ein Kernelement der
Bewilligung bzw. der Anerkennung ist die fiir den VDZV-Bereich bestehende und fir den
GUMV-Bereich mit der Revision neu eingefiihrte Notwendigkeit der Akkreditierung.'® Fir die
Akkreditierung ist in beiden Bereichen die Schweizerische Akkreditierungsstelle (SAS) zustan-
dig. Die Akkreditierung und die Uberwachungstétigkeit sind entsprechend den fiir die Akkredi-
tierung massgebenden Normen international festgelegt.!! Das BAG und fedpol legen periodisch
Anforderungsschwerpunkte fiir die von der SAS durchgefiihrten Begutachtungen (bzw. Uber-
wachungsaudits) fest. Die nicht akkreditierten Laboratorien im GUMV-Bereich werden durch
Swissmedic inspiziert.
Die Organisation und die Regelung der Aufsicht (iber die Laboratorien wird von den Auf-
sichtsbehorden (BAG und fedpol), der SAS und den befragten Laboratorien als zweckmassig
beurteilt:
= Das BAG und fedpol sind sich einig, dass die Aufteilung der Zustandigkeit der Aufsicht Gber
die Laboratorien in den GUMV- (BAG) und VDZV-Bereich (fedpol) zweckmassig und ange-
messen ist. Die im VDZV-Bereich vorgenommen genetischen Untersuchungen (DNA-Profile
zur Kldarung der Abstammung und zur Identifikation von Personen) hatten einen Bezug zu
den im Strafrechtsbereich erstellten DNA-Profilen, inkl. den Bestimmungen fiir die Anerken-
nung der Laboratorien. Entsprechend seien die im VDZV-Bereich tatigen Laboratorien in der
Regel auch im Strafrechtsbereich tatig (insbesondere die rechtsmedizinischen Institute). Auf-
grund des Bezugs zum Strafrechtsbereich sei es gerechtfertigt, dass die Aufsicht liber die La-
boratorien im VDZV-Bereich bei fedpol belassen wurde. Diese Ansicht wird auch von der SAS
und einem Laboratorium, das sich zu diesem Aspekt dusserte, geteilt.

= Das Kernelement der Aufsicht, die Akkreditierung (inkl. Begutachtungen und Re-Akkreditie-
rung), wird von den beteiligten (BAG, fedpol, SAS) und betroffenen Akteuren (Laboratorien)

° Formal obliegt die Anerkennung und deren Entzug von im VDZV-Bereich titigen Laboratorien dem Eidg. Polizei- und Justizde-

partement (EJPD).

10 1m GUMV-Bereich benétigen nur Laboratorien eine Akkreditierung, die genetische Untersuchungen im medizinischen Bereich
durchfiihren. Im nicht-medizinischen Bereich wird fiir die Durchfiihrung von genetischen Untersuchungen zu besonders schiit-

zenswerten Eigenschaften eine Bewilligung (ohne Akkreditierung) benétigt. Bei genetischen Untersuchungen zu tibrigen Eigen-
schaften besteht weder eine Bewilligungspflicht, noch sind die Pflichten fiir die Laboratorien gesetzlich geregelt.

1 GUMV-Bereich: I1SO 15189; VDZV-Bereich: 1SO 17025.
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als zweckmassig erachtet. Dieses Kontrollsystem fiihre zu einer hohen Kontrolldichte gegen-

Uber den Laboratorien und stelle damit deren Qualitat sicher. Die Laboratorien anerkennen,

dass das Akkreditierungs- und Uberwachungssystem unter Beizug externen Fachexpertise

helfe, deren Qualitat weiter zu verbessern. Teilweise wird es jedoch als aufwéandig erachtet.

Nach Ansicht des BAG und von fedpol ist die Kombination von Akkreditierung, Begutachtun-

gen (bzw. Uberwachungsaudits) und Re-Akkreditierung ein zentrales Element zur Gewéhr-

leistung der Aufsicht lber die Laboratorien und die Sicherstellung deren Qualitét.

= Die Aufsichtsbehorden und die befragten Laboratorien begriissen die von der SAS vorge-

nommene Akkreditierung und die Uberwachung der Laboratorien:

= Erstens entlaste dies die Aufsichtsbehorden bei der Wahrnehmung ihrer Gesamtverant-
wortung. Durch die organisatorische Trennung zwischen Aufsicht (BAG und fedpol) sowie
Akkreditierung und Uberwachung (SAS) kénne auch allfilligen Interessenskonflikten vor-
gebeugt werden.

= Zweitens wird die fachliche Expertise der SAS geschétzt, insbesondere auch von den Labo-
ratorien. Die Riickmeldungen aus externer Perspektive kdnnten zu Qualitatsverbesserun-
gen beitragen. Die Laboratorien begriissen zudem, dass die Begutachtungen von einer
fachlich kompetenten Stelle (und nicht mehreren Stellen bzw. Behérden) vorgenommen

werden.

2.1.2. Beaufsichtigung der Laboratorien durch das BAG und fedpol

Das BAG und fedpol beaufsichtigen die Laboratorien in Zusammenarbeit mit der SAS nach

eigenen Angaben wie folgt:

= Wolle sich ein Laboratorium anerkennen resp. bewilligen lassen, miisse es anhand eines
Dossiers den Nachweis erbringen, dass es die gesetzlichen Vorgaben erfiille. Die Aufsichtsbe-
horden priiften, ob die Bewilligungs- bzw. Anerkennungsvoraussetzungen erfiillt seien.

= Die Akkreditierung (inkl. Erneuerung nach fiinf Jahren) diene der Bestatigung der erforderli-
chen Kompetenzen und eines konformen Qualitdtsmanagementsystems der Laboratorien.

= |Im Zusammenhang mit der Akkreditierung wiirden die Laboratorien alle 12 bis 20 Monate
durch die SAS und von ihr beigezogene Fachexpertinnen und -experten vor Ort begutachtet.
Die Begutachtungen (bzw. Uberwachungsaudits) finden angekiindigt statt, fokussierten zu-
satzlich zu den Anforderungen der Akkreditierungsnorm auf ein Schwerpunktthema aus den
rechtlichen Grundlagen (z.B. Dokumentierung, Probennahme) und dauerten einen bis ein-
einhalb Tage. Bei neuen Methoden und einer Ausweitung des Geltungsbereichs des Labora-
toriums dauerten die Begutachtungen eineinhalb bis zwei Tage. Unangekindigte Inspektio-
nen durch die Aufsichtsbehdrden waren moglich, seien jedoch bisher nicht durchgefihrt

worden. Dazu misste ein dringender Verdacht vorliegen, was bisher laut BAG und fedpol
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nicht der Fall gewesen sei. Wiirden bei den Inspektionen Abweichungen zur massgebenden
Norm festgestellt, miissten Massnahmen zu deren Behebung festgelegt und umgesetzt wer-
den. Die nicht akkreditierten Laboratorien im GUMV-Bereich wiirden alle zwei bis drei Jahre
von Swissmedic inspiziert.

= Das BAG und fedpol pflegten einen regelmaéssigen fachlichen Austausch mit der SAS. Das
BAG tausche sich jahrlich an zwei Sitzungen, fedpol an jahrlich einer Sitzung mit der SAS aus.
Es wiirden verschiedene Themen besprochen, u.a. Fragen zu den gesetzlichen Grundlagen,
Ergebnisse der Inspektionstatigkeit, Schwerpunktsetzung fiir die kommenden Uberwa-
chungsaudits. Zudem tausche sich das BAG drei- bis viermal jahrlich mit Swissmedic aus.
Zwischen dem BAG und fedpol finde bei Bedarf ein punktueller Austausch statt. Da die bei-
den Aufsichtsbereiche klar trennbar seien, wird eine weitergehende Zusammenarbeit nicht
als notwendig erachtet.

= Gemadss BAG missen die Laboratorien im GUMV-Bereich jahrlich einen Tatigkeitsbericht ein-
reichen. Dieser Bericht beinhalte auch Massnahmen zur Verbesserung der Qualitdt. Das BAG
gebe zu den Tatigkeitsberichten Riickmeldungen, die von den Laboratorien geschatzt wiir-
den. Die Ergebnisse der einmal jahrlich durchzufiihrenden externen Qualitatskontrollen
(bzw. der Ringversuche) wiirden ebenfalls im Bericht dokumentiert. Laut fedpol missen die
Laboratorien die Ergebnisse der jahrlich mindestens zweimal durchzufiihrenden Ringversu-
che unmittelbar melden. Bei Abweichungen bei den Ringversuchen miissten die Ursachen

geklart und Verbesserungsmassnahmen eingeleitet werden.

Die Beaufsichtigung der Laboratorien wird von den beteiligten (BAG, fedpol, SAS) und betroffe-

nen Akteuren (Laboratorien) als zweckmassig, angemessen und effizient beurteilt. Im Urteil des

BAG und von fedpol wird die Aufsicht tGber die Laboratorien durch die Bundesbehdrden gut

wahrgenommen:

= Die Aufsichtsbehorden (BAG und fedpol in Zusammenarbeit mit SAS) und die Laboratorien
erachten den Kontrollrhythmus und die Kontrolltiefe des Akkreditierungs- und Uberwa-
chungssystems als zweckmassig und gerechtfertigt. Mehrere Laboratorien betonen jedoch,
dass das Kontrollsystem bzw. die Einhaltung der Anforderungen und Vorgaben mit einem
grossen Aufwand verbunden sei. Diesbeziiglich werden insbesondere die 12- bis 20-monat-
lich stattfindenden Begutachtungen genannt. Die befragten Akteure sind sich einig, dass SAS
die Akkreditierung und die Begutachtungen fachlich gut durchfihrt.

= Das BAG und fedpol betonen, dass die weiteren von den Laboratorien zu liefernden Informa-
tionen (jahrliche Tatigkeitsberichte bzw. Meldungen zu den Ergebnissen der Ringversuche)
und der regelméssige Austausch mit der SAS (bzw. mit Swissmedic) fir die Aufsicht ebenfalls

wichtig und wertvoll seien. Nach der Revision des GUMG habe sich insbesondere der Aus-
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tausch zwischen dem BAG und der SAS intensiviert. Der Austausch zwischen fedpol und der
SAS sei bereits vor der Revision institutionalisiert gewesen. Die Zusammenarbeit zwischen

dem BAG bzw. fedpol und der SAS funktioniere gut, was von der SAS bestatigt wird.

2.1.3. Optimierungsbedarf

Die Aufsichtsbehdrden und die Laboratorien sehen bei der Aufsicht Uber die Laboratorien

grundsatzlich keinen Optimierungsbedarf. Die befragten Akteure sind sich einig, dass die Auf-

sicht zweckmassig geregelt sei, gut funktioniere und die Einhaltung der Anforderungen und

Vorgaben an die Laboratorien sicherstellen kénne.

Seitens der befragten Akteure wurden folgende Optimierungsmaoglichkeiten diskutiert:

= Zwei Befragte weisen darauf hin, dass bei der Durchfiihrung von genetischen Untersuchun-
gen im VDZV-Bereich auch eine Akkreditierung nach 1ISO 15189 (Norm fiir medizinische Labo-
ratorien) anerkannt werden konnte. Gemass einer befragten Person wiirde dies bereits nach
ISO 15189 akkreditierten medizinische Laboratorien erleichtern, im VDZV-Bereich tatig zu
sein. Sie brauchten keine zweite Akkreditierung nach ISO/IEC 17025 mehr. Dies kénnte ins-
besondere fiir private Laboratorien interessant sein (u.a. bei einer Delegation einer Analyse).
Nach Ansicht einer anderen befragten Person stelle diese Hiirde richtigerweise sicher, dass
die DNA-Profile in erster Linie von rechtsmedizinischen Instituten erstellt wirden.

= Ein Laboratorium schlagt vor, den Rhythmus bei den Begutachtungen vor Ort auf zwei Jahre
auszudehnen. Das Laboratorium ist sich jedoch bewusst, dass die international in Abstim-
mung mit den entsprechenden Normen definierten Kontrollen nicht einfach von der Schweiz
abgedndert werden kénnen. Dies wird auch von der SAS bestatigt. Weiter wird vorgeschla-
gen, eine Meldeplattform zu den durchgefiihrten genetischen Untersuchungen einzurichten.
Die Meldungen koénnten tagesaktuell gehalten werden, was die Transparenz zu den durchge-

fihrten Analysen deutlich erhéhen wiirde.

2.2. Aufsicht Gber das Screening von Neugeborenen

2.2.1. Organisation und Regelung der Aufsicht liber das Neugeborenen-Screenings
Die Aufsicht Gber das Screening von Neugeborenen wird vom BAG wahrgenommen. Geneti-
schen Reihenuntersuchungen, zu denen das Screening von Neugeborenen zahlt, bedirfen
einer Bewilligung des BAG. Voraussetzung fiir die Durchflihrung einer genetischen Untersu-
chung im Rahmen des Screenings ist ein bewilligtes Anwendungskonzept. Werden zyto- oder
molekulargenetische Untersuchungen durchgefiihrt, missen die Laboratorien akkreditiert sein.
Weiter bestehen Melde- und Berichterstattungspflichten gegeniiber dem BAG. Aktuell ist das
Kinderspital Zirich der einzige Anbieter fir das Screening von Neugeborenen in der Schweiz.

Gemadss einzelnen Befragten ist dies zweckmassig, weil ein Laboratorium fiir effiziente und
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qualitativ hochwertige genetische Untersuchungen einen méglichst hohen Durchlauf beno-
tige.!? Aktuell werden 11 Krankheiten im Rahmen des Neugeborenen-Screenings untersucht.
Das Screening wird bei ca. 80'000 bis 90'000 Neugeborenen pro Jahr durchgefiihrt.3

Die Befragten, die sich zum Neugeborenen-Screening dusserten,'* erachten das Bewilli-
gungsverfahren grosstenteils als zweckmadssig. Sie begriissen, dass nur ausgewahlte, therapier-
bare Krankheiten gescreent wiirden. Es wird jedoch darauf hingewiesen, dass sich die Anzahl
Krankheiten, die in das Screening integriert werden kénnten, laufend erhéhe. Die Analysever-
fahren und die Therapiemoglichkeiten entwickelten sich immer rascher. Die Nachfrage und der
Druck seitens Patientinnen- und Patientenvertretungen, der pharmazeutischen Industrie und
klinisch tatiger Arztinnen und Arzte, mehr Krankheiten in das Screening zu integrieren, ndhmen
zu. Das Bewilligungsverfahren fiir das Screening einzelner Krankheiten sei langwierig und auf-
wandig. Langfristig sei es finanziell kaum tragbar. Zudem sei die Trennung des Bewilligungs-
und des Vergiitungsentscheids problematisch. Die Antragstellung fir die Bewilligung und die
Vergiitung wiirden nicht vergiitet. Es sei aufwandig und mit Planungsunsicherheit verbunden,
nach der Bewilligung des Anwendungskonzepts die Kosteniibernahme bzw. die Aufnahme in
die Analyseliste fiir die Kostenlibernahme fiir das neue Screening sicherzustellen.

Aus Sicht des BAG funktioniert die Aufsicht Gber das Neugeborenen-Screening gut. Es
werde nach wissenschaftlichen Kriterien geprift und bewilligt. Einzelne Befragte bestatigen,
dass die Umsetzung des Bewilligungsverfahrens eine zweckmassige Auswahl der gescreenten
Krankheiten ermdgliche. Das BAG anerkennt jedoch, dass die Erarbeitung der Anwendungskon-
zepte fir die Screenings fir die Gesuchstellenden mit einem grossen Aufwand verbunden sei.
Gemass den in den Vollzug involvierten Akteuren sind die Aufsichtsprozesse eingespielt. Die
Einhaltung der Pflichten (v.a. Melde- und Berichterstattungspflicht) stelle keine besonderen
Herausforderungen. Es bestehen keine Hinweise, dass die Pflichten der Bewilligungstrager

nicht eingehalten werden.

2.2.2. Optimierungsbedarf

Entsprechend der Kritik an der Regelung der Aufsicht Giber das Neugeborenen-Screenings wird

folgender Optimierungsbedarf gedussert:

= Um eine steigende Anzahl an Krankheiten in das Screening aufzunehmen, sollte das beste-
hende Bewilligungsverfahren durch einen neuen Ansatz abgeldst werden. In einem ersten
Schritt sollte ein grundsatzlicher Diskurs zum kiinftigen Umfang des Neugeborenen-Scree-

nings gefiihrt werden. Sollte ein breiterer Ansatz gewahlt werden, kdnnte eine zentrale

12 Gemass einem Befragten ist ein Neugeborenen-Screening erst ab 50'000 bis 100’000 Tests pro Jahr sinnvoll umsetzbar.

13 vgl. die Jahresberichte zum Neugeborenen-Screening Schweiz (Neugeborenen-Screening (neoscreening.ch), abgerufen am
22.10.2024)

14 BAG, Kinderspital, medizinisches Laboratorium, zwei medizinische Genetikerinnen bzw. Genetiker.
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Stelle nach einer entsprechenden Priifung festlegen, welche Krankheiten in das Screening
aufgenommen werden sollen.

= Der Bewilligungsentscheid sollte mit der Regelung der Vergiitung des Screenings koordiniert
werden. Dies wiirde den Aufwand zur Sicherstellung der Vergiitung und die Planungsunsi-

cherheit durch die zeitliche Verzégerung reduzieren.
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3. Wirksamkeit des GUMG

3.1. Laboratorien

3.1.1. «Laborlandschaft»

In der Schweiz gibt es 60 Laboratorien, die Gber eine Bewilligung zur Durchfiihrung von geneti-
schen Untersuchungen im medizinischen Bereich verfiigen.'® Die Laboratorien sind in Universi-
tats- oder Kantonsspitdlern angesiedelt oder privatrechtlich organisiert. Vor Inkrafttreten des
revidierten GUMG verfligten laut BAG zwei Drittel dieser Laboratorien lber eine Akkreditie-
rung. Ein Drittel der Laboratorien wird sich in den nachsten Jahren akkreditieren lassen mis-
sen. Die Weitergabe von Auftragen ins Ausland komme vor allem bei seltenen Krankheiten vor,
weil diese nicht immer in der Schweiz untersucht werden kénnen.

Nach Angaben von fedpol gibt es zurzeit neun anerkannte Laboratorien, die DNA-Profile im
Zivil- und Verwaltungsbereich erstellen. Sechs Laboratorien seien an Instituten fiir Rechtsmedi-
zin (IRM) angesiedelt, eines sei privatrechtlich organisiert. Diese Laboratorien seien grundsatz-
lich im Strafrechtsbereich tatig. Sie erstellten auch DNA-Profile im VDZV-Bereich, weil sie mit
der Anerkennung als Laboratorium fiir den Strafrechtsbereich gleichzeitig auch fiir VDVZ-Be-
reich anerkannt seien. Zwei weitere Laboratorien, die nicht im Strafrechtsbereich tatig sind,
seien privatrechtlich organisiert. Die Schweizer Laboratorien fiihrten die Analysen grundsatz-
lich selbst durch. Teilweise gdben sie einzelne spezialisierte Analysen anderen anerkannten La-
boratorien in der Schweiz weiter, jedoch — soweit bekannt — nicht ins Ausland.

Im nicht-medizinischen Bereich verfiigt bisher ein Laboratorium tber eine Bewilligung zur
Durchfiihrung von genetischen Untersuchungen.!® Dieses Laboratorium ist im Bereich der Epi-
genetik tatig. Es untersucht, wie Umwelteinfliisse und Lebensstilfaktoren die Genexpression

beeinflussen, ohne die DNA-Sequenz zu verdndern.

3.1.2. Beurteilung der Vorgaben des GUMG

Die Anforderungen und die Vorgaben des GUMG an die Laboratorien werden von den Auf-
sichtsbehorden (BAG und fedpol in Zusammenarbeit mit der SAS) und den befragten medizini-
schen Laboratorien als zweckmassig beurteilt. Die befragten Akteure sind sich einig, dass das
GUMG (inkl. GUMV und VDZV) hohe Anforderungen an die Laboratorien stellt, dies jedoch zur
Sicherstellung deren Qualitat wichtig sei. Gemass den Laboratorien sind die Vorgaben gut um-
setzbar, insbesondere wenn ein Laboratorium akkreditiert sei. Mehrere Laboratorien betonen
jedoch, dass die Einhaltung der Anforderungen und Vorgaben aufwandig sei.

Folgende Regelungen werden von den befragten Akteuren kritisiert:

15 Vgl. Zyto- und molekulargenetische Untersuchungen (admin.ch) (abgerufen am 21.10.2024).
16 ygl. Zyto- und molekulargenetische Untersuchungen (admin.ch) (abgerufen am 21.10.2024).
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= Verschiedene Laboratorien und medizinische Genetikerinnen bzw. Genetiker erachten die
Regelung zur Aufbewahrung der Proben und der genetischen Rohdaten im medizinischen
Bereich als unklar bzw. problematisch. Die Resultate von genetischen Untersuchungen seien
fur die gesamte Lebenszeit der betroffenen Personen und moglicherweise auch fir deren
Nachkommen relevant. Einzelne Laboratorien berichten, dass sie oft Anfragen von betroffe-
nen Personen zu Testresultaten erhielten, die weit mehr als finf Jahre zuriicklagen. Mehrere
Befragte betonen, dass nicht nur die Resultate, sondern auch die genetischen Rohdaten und
die Proben langfristig relevant seien. Genetische Rohdaten und Proben kénnen auch viele
Jahre spater niitzlich sein, z.B. wenn sich aufgrund technologischer Fortschritte neue Analy-
semoglichkeiten ergaben. Kritisiert wird, dass es auf gesetzlicher Ebene keine klare Zeitan-
gabe zur Aufbewahrung von Proben und genetischen Daten gebe.” Es sei den Laboratorien
Uberlassen, wie lange sie die Proben und genetischen Daten aufbewahrten. In der Regel
wirden sie flinf Jahre aufbewahrt, teilweise mit Zustimmung der betroffenen Personen bis
20 Jahre.’® Damit wiirden die Proben und die genetischen Daten von den Laboratorien un-
terschiedlich lang aufbewahrt. Es wird gewlinscht, dass in den gesetzlichen Grundlagen kla-
rere Vorgaben zu den Aufbewahrungsfristen gemacht wiirden.

= Einzelne Laboratorien orten bei der Regelung der Stellvertretung mogliche Schwierigkeiten.
Gemass GUMV dirfe nur die Laborleitung und deren Stellvertretung einen Untersuchungs-
bericht freigeben. Dies kdnne bei kleineren Laboratorien mit knapper Besetzung des Perso-
nals (z.B. bei einem Engpass aufgrund von Wechseln oder langen Krankheiten) zu einem
Problem werden.

= Die externen Ringversuche werden von den Befragten (Aufsichtsbehérden und Laboratorien)
als zweckmdssig und wichtig erachtet. Sie dienen der Uberpriifung und der Sicherstellung

der Qualitat und der Genauigkeit von Analyseverfahren. Neben der Uberpriifung der Quali-

17 Hinweis: Das GUMG enthalt eine generelle Regelung zur Dauer der Aufbewahrung von Proben und genetischen Daten (vgl.
Art. 11 GUMG), legt jedoch keine konkreten Fristen fest. Gestitzt auf Art. 10 Abs. 1 GUMG hat der Bundesrat eine Frist im Zu-
sammenhang mit der Durchfiihrung der Untersuchung inkl. Qualitdtssicherung (vgl. Art. 11 Abs. 1 Bst. a GUMG) festgelegt. Art.
25 GUMV hélt entsprechend fest, dass Laboratorien Untersuchungsberichte sowie Aufzeichnungen und Unterlagen, die gestiitzt
auf das Qualitdtsmanagementsystem oder die externe Qualitatskontrolle erstellt werden, wahrend finf Jahren aufbewahren
muissen. Art. 11 Abs. 1 Bst. b GUMG sieht vor, dass Proben und genetische Daten zu anderen Zwecken verwendet werden kon-
nen, wenn sie die Vorgaben von Art. 12 GUMG erfiillen. Somit kénnen Proben und genetische Daten (inkl. Untersuchungsbe-
richte) mit Zustimmung der betroffenen Person ldnger aufbewahrt werden (z.B. zwecks Reanalyse, Forschung, Qualitatssiche-
rung und Wissenssicherung flr spatere Generationen). Art. 11 Abs. 1 Bst. c GUMG sieht vor, dass Proben und genetische Daten
so lange aufbewahrt werden diirfen, wie dies zur Erfiillung kantonaler Vorschriften, insbesondere die Filhrung von Patienten-
dossiers, erforderlich ist. Flir Patientendossiers, die typischerweise den Beratungs- und Befundbrief sowie die Dokumentation
der medizinischen Genetikerinnen und Genetiker umfassen, gelten liblicherweise langere Aufbewahrungsfristen als finf Jahre
(beispielsweise 10 Jahre im Kanton Zirich).

18 Beim Neugeborenen-Screening fehlen gesetzliche Vorgaben zur Dauer der Aufbewahrung der Proben ebenfalls. Gemass ei-
nem Befragten ist die Aufbewahrung jedoch wichtig, weil die Proben teilweise das einzige Material zur Diagnostik bestimmter
Erkrankungen seien (v.a. Diagnostik kongenitale und perinatale Zytomegalievirusinfektion). Gemass einer Absprache mit dem
BAG sollen die Proben 10 Jahre aufbewahrt werden.
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tat der einzelnen Laboratorien sei auch ein Vergleich mit anderen Laboratorien wichtig.®
Gemadss zwei Laboratorien, die Analysen zu vielen Erkrankungen anbieten, sind die jahrli-
chen externen Ringversuche jedoch sehr aufwandig. Zu allen genetischen Untersuchungen
wiirden jahrliche Ringversuche verlangt.?’ Dies kénne insbesondere bei seltenen Tests (z.B.
zu seltenen Erkrankungen) zu einem sehr hohen Aufwand fiihren. Zur Reduktion der Anzahl
Teilnahmen an Ringversuchen schlagt ein Laboratorium vor, zwischen technikbezogenen und
medizinischen Ringversuchen zu unterscheiden. Die Technik konnte weiterhin jahrlich, die

medizinischen Untersuchungen jedoch in grésseren zeitlichen Abstanden Uberprift werden.

3.1.3. Beurteilung der Umsetzung der Vorgaben des GUMG

Die Aufsichtsbehérden (BAG und fedpol in Zusammenarbeit mit der SAS) und die befragten
Laboratorien betonen, dass die Qualitat der Analysen der im medizinischen Bereich tatigen
Laboratorien grundsatzlich hoch sei. Die Laboratorien arbeiteten gewissenhaft und sehr serios.
Sie seien fachlich und dienstleistungsbezogen auf einem hohen Niveau. Als besonders hoch
wird die Qualitat der kantonalen Laboratorien eingeschatzt.

Die Befragten sind sich einig, dass die Laboratorien die Anforderungen und Vorgaben des
GUMG (inkl. GUMV und VDZV) einhalten. Durch die Akkreditierung sowie die internen und ex-
ternen Qualitatsiberprifungen wirden die Qualitat und die Einhaltung der Vorgaben ausrei-
chend sichergestellt. Die Aufsichtsbehdrden betonen, dass die Ergebnisse der Inspektionen
bzw. Uberpriifungsaudits und der Ringversuche grundsétzlich sehr gut seien. Hiufigste Abwei-
chungen bei den Inspektionen seien nicht vollstdndige Dokumentationen. Bei den Ringversu-
chen gebe es nur wenige Abweichungen (z.B. Analysegerat, die nicht mehr in Ordnung seien).
Diese wiirden analysiert und behoben. Die noch nicht akkreditierten Laboratorien wiirden
durch Swissmedic gut Giberwacht. Das Laboratorium, das im nicht-medizinischen Bereich tatig
ist, fihrte nach eigenen Angaben ein Qualitatsmanagementsystem ein, um die neuen gesetzli-
chen Vorgaben einzuhalten. In diesem Sinne habe die Gesetzesrevision zu einer Verbesserung
der Prozesse beigetragen. Das BAG betont, dass bisher noch keinem Laboratorium wegen un-
genligender Qualitat die Bewilligung entzogen worden sei.

Mehrere befragte Facharztinnen und -arzte, Patientinnen und Patienten wie auch Labora-
torien weisen darauf hin, dass die Durchfiihrung der genetischen Analysen im medizinischen
Bereich in vielen Fillen lange (d.h. bis zu mehreren Monaten) dauerte. In Einzelfallen sei dies
durch formelle Fehler der Arztinnen und Arzte bedingt (z.B. fehlende Unterschrift). Die Patien-

tinnen seien sich jedoch in der Regel der langen Dauer der Analysen bewusst. Sie wiirden

19 Zuséatzlich gebe es Vorgaben fir interne Ringversuche (Referenzsequenzen oder positive/negative Kontrollen, vgl. Empfehlung
16/2016 der GUMEK, Aufgaben und Tatigkeiten der Kommission (bag.admin), abgerufen am 18.2.2025).

20 Gemass Informationen des BAG stellt dies eine Vollzugspraxis dar, die sich auf eine entsprechende Empfehlung der Eidg. Kom-
mission flr genetische Untersuchungen beim Menschen (GUMEK) stutzt.
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schon vor der Probeentnahme auf eine mehrmonatige Wartezeit hingewiesen. In den meisten

Fallen sei dies kein Problem, weil es sich nur selten um zeitkritische Falle handle. Die langen

Wartezeiten seien fiir Patientinnen und Patienten dennoch unangenehm. Die Befragten beto-

nen jedoch, dass die Analysen in zeitkritischen Fallen (z.B. bei einer Organtransplantation bei

einem Kind oder einer pranatalen Untersuchung, bei der ein Schwangerschaftsabbruch in Frage
komme) sehr rasch durchgefiihrt wiirden. Eine Ausnahme seien genetische Untersuchungen in
der Fortpflanzungsmedizin. Bei Untersuchungen im Zusammenhang mit einem Kinderwunsch
werde vielfach nicht beriicksichtigt, dass die Paare meist unter Zeitdruck stiinden.

Die Einhaltung einzelner Vorgaben fir medizinische Laboratorien (GUMV-Bereich) wird von
den Befragten wie folgt beurteilt:

= Die Laboratorien priifen gemdss eigenen Angaben bei jeder Probe, ob die formalen Vorga-
ben erfiillt sind (z.B. Vorhandensein der Unterschriften der Betroffenen und der Veranlas-
senden). Falls sie nicht erfillt sind, fragen sie bei den Veranlassenden nach. Nachgefragt
werde auch bei Unklarheiten oder Auffdlligkeiten bei der Veranlassung. Beispielsweise seien
Proben teilweise nicht richtig angeschrieben oder es sei unklar, was analysiert werden soll.
Mehrere Befragte stellen fest, dass es diesbezliglich regelmdssig Fehler gebe. Es werde auch
systematisch oder punktuell bei zuweisenden Arztinnen und Arzten riickgefragt, beispiels-
weise bei prasymptomatischen Untersuchungen von Kindern?! oder falls sie die genetischen
Untersuchungen offensichtlich nicht veranlassen diirften.?? Entsprechende Fehler seien aber
seltener.

* Bei einer Weitergabe von Auftrigen an auslindische Laboratorien stellt die Uberpriifung de-
ren Qualitat gemass mehreren Laboratorien kein Problem dar. Es werde nur mit akkreditier-
ten Laboratorien zusammengearbeitet.

= Bei pranatalen genetischen Untersuchungen sei klar geregelt, ab wann gewisse Informatio-
nen preisgegeben werden dirften, insbesondere zum Geschlecht des Kindes. Diese Vorga-
ben werden gemass den befragten Facharztinnen und -arzten strikt umgesetzt (vgl. Kapitel
3.2.3). Gemass einzelnen Befragten ist es jedoch nicht zu verhindern, dass sich betroffene
Personen direkt bei den Laboratorien meldeten und dort — so die Befilirchtung - die Informa-
tionen trotzdem erhalten kénnten. Ein befragtes Laboratorium versichert jedoch, dass die
Mitarbeitenden diesbeziiglich geschult wiirden. Es werde sehr darauf geachtet, dass bei all-

falligen Direktanfragen keinesfalls entsprechende Angaben mitgeteilt wiirden.

Gemass fedpol werden die Vorgaben fiir im VDZV-Bereich tatigen Laboratorien wie folgt einge-

halten:

2! Hinweis: Pradikative oder prasymptomatische Untersuchungen sind nur erlaubt, falls vorbeugende Massnahmen getroffen
werden konnen.
227.B. wenn Gynakologinnen und Gynakologen ein pradiktive Testung fiir neurologische Krankheiten fordern.
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= Die Probeentnahmen erfolgten wie vorgeschrieben kontrolliert. Die Identitdt der Betroffe-
nen wiirde in jedem Fall gepriift. Erfolge die Probeentnahme durch Dritte (z.B. Arztinnen
und Arzte, Apotheken, etc.), liberpriiften die Laboratorien die Einhaltung der Vorgaben
(u.a. Prifung der Identitat). Die Einhaltung der Vorgaben bei den Probeentnahmen sei auch
bei den Uberwachungsaudits tiberpriift worden.

= Die Vorschriften bei der Bearbeitung und der Aufbewahrung der Proben sowie beim Schutz
der Proben wiirden gut eingehalten.

* Die Aufkldrung im pranatalen Bereich sei nicht problematisch. Sie werde durch Arztinnen
und Arzte in Form eines vertieften Beratungsgesprichs durchgefiihrt. Die Laboratorien ach-
teten darauf, dass die Vorgaben eingehalten wiirden. Die Vorgaben an die Mitteilung? wur-

den eingehalten. Bisher habe es keine Probleme gegeben.

3.2. Gesundheitsfachpersonen im medizinischen Bereich

3.2.1. Veranlassende Gesundheitsfachpersonen

Gemadss den befragten Facharztinnen und Facharzten, weiteren Gesundheitsfachpersonen so-
wie den medizinischen Laboratorien sind die medizinischen Genetikerinnen und Genetiker die
wichtigsten Spezialistinnen und Spezialisten fiir genetische Untersuchungen im medizinischen
Bereich.?* Zum einen veranlassten sie alle moglichen genetische Untersuchungen, wobei sie
meist (iber den gesamten Prozess involviert seien, d.h. von Indikationsstellung tber die Labor-
tatigkeiten bis zur Mitteilung der Ergebnisse. Zum anderen wiirden Patientinnen und Patienten
in gewissen Fallen zu einem spateren Zeitpunkt an die medizinischen Genetikerinnen oder Ge-
netiker Gberwiesen, z.B. fiir die Mitteilung eines komplexen Befundes. Spezialisierte Facharz-
tinnen und Fachdarzte (z.B. in der padiatrischen Endokrinologie oder der Gyndkologie) veran-
lassten regelmassig genetische Untersuchungen in ihrem Fachgebiet. Zudem wiirden Chiro-
praktorinnen und Chiropraktoren sowie Zahnarztinnen und Zahnarzte eine klar begrenzte Aus-
wahl genetischer Untersuchungen veranlassen. Komplexe genetische Untersuchungen oder
Untersuchungen ausserhalb des Fachbereichs wiirden jedoch an medizinische Genetikerinnen
und Genetiker Uberwiesen. Facharztinnen und Fachérzte, die tber keine spezifischen Kennt-
nisse in der Genetik verfliigten und nur selten mit genetischen Untersuchungen in Kontakt ka-
men (sog. «breite Arzteschaft»), wiirden in der Regel auch vergleichsweise einfache Untersu-

chungen entweder an medizinische Genetikerinnen und Genetiker oder spezialisierte Fach-

2 (Jberschussinformationen nicht mitteilen; Geschlecht des Kindes nicht vor der 12 Schwangerschaftswoche mitteilen, auch
spater nicht, wenn ein Abbruch zu befiirchten ist.

2 Die Medizinische Genetik ist geméass FMH jener Bereich der Humangenetik, der sich mit den Auswirkungen der genetischen
Variation des Menschen auf Gesundheit und Krankheit auseinandersetzt. Sie umfasst die Erkennung genetisch bedingter Erkran-
kungen bzw. der diesen zugrundeliegenden Veranlagungen sowie deren pra- und postnatale (inkl. prasymptomatische) Diagnos-
tik und Klassifikation. Dies beinhaltet auch die Differentialdiagnose zu nicht-genetisch bedingten Erkrankungen (vgl. Medizini-

sche Genetik (siwf.ch), abgerufen am 21.11.2024).
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arztinnen und Facharzte Gberweisen. Dies sei jedoch nicht immer der Fall. Gemass mehreren
Befragten besteht bei Apotheken ein Interesse, pharmakogenetische Untersuchungen anzubie-
ten. Allerdings konnte nicht bestatigt werden, dass diese Untersuchungen von Apotheken be-
reits angeboten bzw. veranlasst wiirden. Gemass einer befragten Person ist die Pharmakogene-
tik mit einem hohen Aufklarungs- und Beratungsaufwand verbunden. Aufgrund dieser hohen
Anforderungen konnten die interessierten Apothekerinnen und Apotheker gemaéss einer be-
fragten Apothekengruppe meist noch nicht die nétigen Prozesse entwickeln. Beim Neugebore-
nen-Screening erfolgt die Auftragserteilung grundsatzlich durch die zustandigen Facharztinnen
und Facharzte (KISPI 2024). Da jahrlich 80'000 bis 90'000 Proben analysiert werden, gehort de-
ren Veranlassung zur tiglichen Routine der Arzteschaft.

Gemass mehreren Facharztinnen und Fachérzten ist das Testvolumen im medizinischen Be-
reich in den letzten Jahren gestiegen. Aufgrund der raschen Entwicklung von Analysen und
Therapiemoglichkeiten gehen sie auch in Zukunft von einer weiteren Steigerung aus. Mehrere
Befragte weisen jedoch darauf hin, dass es bereits heute einen Mangel an medizinischen Gene-
tikerinnen und Genetikern gebe.? Dies zeige sich an den langen Wartezeiten fiir Beratungster-
mine sowie den langen Fristen zwischen der Probeentnahme und der Mitteilung der Ergeb-
nisse. Um die Kapazitdten der medizinischen Genetikerinnen und Genetiker zu entlasten, schla-
gen mehrere Befragte vor, rechtliche Grundlagen fir den Berufsstand der «Genetic Counsel-
lors» zu schaffen.?® In einigen Lindern seien Genetic Counsellors als Beratende fiir nicht-arztli-
che Tatigkeiten im Zusammenhang mit genetischen Untersuchungen bereits weit verbreitet. In
der Schweiz gebe es diesen Berufsstand noch nicht. Gemass einer befragten Person sind jedoch
an zwei genetischen Instituten bereits Genetic Counsellors tatig, die im Ausland ausgebildet
worden seien. Sie wiirden die medizinischen Genetikerinnen und Genetiker tberall dort unter-
stiitzen, wo keine fachirztliche Expertise verlangt sei.?’ Beispielsweise seien diverse Fragen von
Patientinnen und Patienten nicht medizinischer Art. Diese Arbeitsteilung wird von der befrag-
ten Person als sehr entlastend und wertvoll eingeschatzt. Zudem fiihre dies zu Kosteneinspa-
rungen.

Einzelne Fachgesellschaften wie z.B. die Schweizerische Gesellschaft fliir Gynakologie und
Geburtshilfe (SGGG) oder die Schweizerische Arbeitsgemeinschaft fur Klinische Krebsforschung
(SAKK) stellen Guidelines zu genetischen Untersuchungen zur Verfiigung. Diese sollen bei der
Indikation von genetischen Tests sowie zur dazugehorenden Aufklarung und Beratung Unter-

stltzung bieten (z.B. fir nicht invasive Pranataltests (NIPT) in der Pranataldiagnostik oder

25 Gemaiss Schiatzung eines Befragten gebe es aktuell ca. 40 medizinische Genetikerinnen und Genetiker in der Schweiz. Der tat-
sachliche Bedarf wird jedoch als doppelt so hoch eingeschatzt.

26 \gl. auch das Positionspapier der SGMG zur Einfiihrung des Berufsbildes einer/eines Genetic Counsellors (SGMG 2021).

27 Nach Art. 21 GUMG ist es veranlassenden Facharztinnen und -drzten moglich, die genetische Beratung an eine kompetente
Person (z.B. Genetic Counsellors) zu delegieren.
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Untersuchungen zum Lynch-Syndrom). Inwiefern diese Guidelines genutzt werden, konnten wir
nicht in Erfahrung bringen. Dariiber hinaus stellt die Schweizerische Gesellschaft fiir Medizini-
sche Genetik (SGMG) allgemeine Guidelines und Informationsmaterialien zu genetischen Un-
tersuchungen zur Verfligung, z.B. auch eine allgemeine Einverstandniserklarung. Mehrere be-
fragte spezialisierte Fachéarztinnen und Fachéarzten geben an, Materialien der SGMG zu nutzen,
z.B. wiirden sie sich nach krankheitsspezifischen therapeutischen Leitlinien richten oder die

Einverstandniserklarung verwenden.
3.2.2. Zweckmassigkeit der Anforderungen und Vorgaben des GUMG

Gestuftes Konzept von zugelassenen Veranlassenden und Vorgaben
Die befragten Facharztinnen und Facharzte sowie mehrere Laboratorien stimmen darin Gber-
ein, dass ein gestuftes Konzept von zugelassenen Veranlassenden und Vorgaben flr unter-
schiedliche genetische Untersuchungen zweckmassig ist. Sie betonen jedoch, dass die heutige
Umsetzung nicht immer ideal ablaufe (vgl. Abschnitt 3.2.3). Insbesondere wiirden die gelten-
den Anforderungen an die Veranlassenden sowie an Fachpersonen, die die Beratung durchfiih-
ren, einen gewissen Spielraum offenlassen. Im Gesetz sei nicht eindeutig definiert, welche
Aus-, Weiter- und Fortbildung jeweils verlangt wiirde.?® Durch diese unprizise Formulierung
entstehe eine Unsicherheit, wer genau befahigt sei, die Untersuchung zu veranlassen bzw. die
Beratung durchzufiihren.?® In Einzelfdllen komme es vor, dass sich eine Fachperson — ohne aus-
reichende Aus-, Weiter- oder Fortbildung - selbst die Qualifikation zuspreche. Diese Fille seien
jedoch nicht weit verbreitet. Diese Einschatzung wird von mehreren Fachéarztinnen und Fach-
arzten und von befragten Laboratorien geteilt. Zum Umgang mit diesem Problem bestehen un-
terschiedliche Meinungen:
= Mehrere Befragte sehen keinen Optimierungsbedarf auf gesetzlicher Ebene. Aus ihrer Sicht
misste die Weiter- und Fortbildung der Facharztinnen und Facharzte verbessert werden.
= Mehrere Befragte erachten den gesetzlichen Spielraum bei der Veranlassung von geneti-
schen Untersuchungen als problematisch. Sie schlagen vor, die Veranlassung starker zu
begrenzen. Konkrete Vorstellungen dazu wurden jedoch nicht gedussert.
= Eine befragte Person bemangelt zwar die unprazisen Anforderungen des GUMG in Bezug auf

die Veranlassung, sieht jedoch die Losung dafiir in der Krankenpflege-Leistungsverordnung

28 Genetische Untersuchungen diirfen nur von Arztinnen und Arzten veranlasst werden, die einen «eidgenéssischen Weiterbil-
dungstitel in dem Fachgebiet verfligen, dem die betreffende Untersuchung zugeordnet wird» oder eine «besondere Qualifika-
tion im Bereich der Humangenetik verfligen (Art. 20, Abs. 1 GUMG). Die Beratung hat durch eine «fachkundige Person» zu erfol-
gen (Art. 21, Abs. 2 GUMG).

29 Gemass Informationen der Begleitgruppe sind die SGMG und die FMH daran, das Berufsbild der Fachleute, die genetische
Beratungen durchfiihren, im Hinblick auf deren Anerkennung zu definieren. Dieser Prozess beinhalte auch die Definition von
Anforderungen an die fachlichen Kompetenzen sowie die Aus- und Weiterbildung.
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(KLV). Die KLV lege fest, welche genetischen Untersuchungen bei wem durch die obligatori-
sche Krankenpflegeversicherung vergiitet wiirden. Da die Vergiitung fiir viele Patientinnen
und Patienten fiir die Durchfiihrung einer genetischen Untersuchung entscheidend sei, wer-
de die Veranlassung damit indirekt gentigend eingeschrankt. Eine Korrektur des Gesetzes sei
nicht notig. Mit Bezug auf die KLV ist es fur eine befragte Person im Bereich der Pharmako-
genetik jedoch unverstandlich, weshalb Apothekerinnen und Apotheker gewisse genetische
Untersuchungen neu zwar veranlassen dirften, die Kosten aber weiterhin nur bei einer Ver-

anlassung tber eine Facharztin oder einen Facharzt vergiitet wiirden.

Eine befragte Person wiirde sich wiinschen, dass fiir spezifische Falle die Verglitung von zwei-
ten Untersuchungen (sog. «Second looks») im Krankenversicherungsgesetz (KVG) bzw. in der
Krankenpflege-Leistungsverordnung (KLV) vorgesehen ware. Bei technischen Einschrankungen
in der Analyse oder bei unklaren Resultaten sei es hdufig zweckmassig, nach einigen Jahren ei-
nen «Second look» durchzufiihren. Es komme immer wieder vor, dass sich die technischen
Moglichkeiten innerhalb weniger Jahre stark verbessern wiirden und dass zu dem spezifischen

Befund neue wissenschaftliche Erkenntnisse verfligbar seien.

Vorgaben bzgl. Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse
Das GUMG definiert, wie die Aufklarung, die Beratung und die Mitteilung der Ergebnisse von
genetischen Untersuchungen im medizinischen Bereich erfolgen soll. Spezielle Anforderungen
bestehen insbesondere bei prasymptomatischen und pranatalen genetischen Untersuchungen
sowie Untersuchungen zur Familienplanung. Bei diagnostischen (und pharmako-) genetischen
Untersuchungen sowie beim Neugeborenen-Screening werden weniger weit gehende Anforde-
rungen gestellt.3°

Die befragten Facharztinnen und Facharzte sind sich einig, dass die Vorgaben bezliglich
Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse zweckmassig und klar sind. Insbesondere
wirden die Neuerungen die Vorgaben bei urteilsunfahigen Personen klarer definieren. Gut
ausgebildete Facharztinnen und Facharzte wiirden die Vorgaben jedoch auch ohne gesetzliche
Vorgaben einhalten. Nach Ansicht mehrerer Facharztinnen und Facharzten sind genetische Un-
tersuchungen im Vergleich zu anderen Untersuchungen tberreguliert. Beispielsweise gehore
die Aufklarung bei genetischen Untersuchungen zur Ublichen Praxis und liege in der Kompetenz
der Fachéarztinnen und Facharzte. Sie miisse nicht gesetzlich geregelt werden. Beim Neugebo-
renen-Screening wird vereinzelt eine Schulung fiir Veranlassende als wiinschenswert erachtet.

Mehrere Befragte weisen darauf hin, dass die Anforderungen an die Aufklarung und Bera-

tung bei pharmakogenetische Untersuchungen fiir Apotheken hoch und komplex seien. Zudem

30 \gl. auch Ubersicht in Annex A1, Tabelle 5.
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gebe es aktuell noch keine spezifischen Guidelines oder «Good-Practice»-Beispiele. Deshalb

verhielten sich viele Apothekerinnen und Apotheker bisher zuriickhaltend. Es wird vermutet,

dass aktuell kaum eine Apotheke pharmakogenetische Tests anbiete. Die gesetzlichen Anforde-

rungen werden jedoch als wichtig erachtet. Ein Befragter hebt hervor, dass den Apotheken Zeit

gegeben werden misse, um die gesetzlichen Anforderungen umzusetzen.

Die befragten Facharztinnen und Facharzte weisen darauf hin, dass die Begriffe «geneti-

sche Beratung» und «Nichtdirektivitat» missverstanden werden kénnen:

= Einzelne Befragte weisen darauf hin, dass der Begriff «genetische Beratung» im medizini-
schen Alltag eine andere Bedeutung habe. In der Schweiz (und beispielsweise auch in
Deutschland) umfasse eine «genetische Beratung» zusatzlich zum Informationsgesprach
auch eine medizinische Untersuchung und die entsprechende Indikation. Die Untersuchung
und die Indikationsstellung seien klar facharztliche Tatigkeiten. Aus Patientinnen- und Pati-
entensicht wird gefordert, dem Begriff «genetische Beratung» ein grosseres Gewicht beizu-
messen. Um die als sparlich wahrgenommene Beratung zu starken, kénnten im Gesetz von
einer «vertieften und griindlichen Beratung» gesprochen werde.

= Gemass den befragten Facharztinnen und Facharzten ist mit dem Grundsatz der Nichtdirekti-
vitat gemeint, dass die Patientinnen und Patienten frei entscheiden kénnen und nicht beein-
flusst werden sollen. Der Begriff werde im Gesetz jedoch nicht definiert. Die Befragten sind
sich einig, dass eine nichtdirektive Beratung nicht ausschliessen darf, eine medizinische Emp-
fehlung abzugeben. Die Aufklarung und die Beratung miissten patientenzentriert und ver-
standlich sein. Den Betroffenen misse verstandlich gemacht werden, welche Bedeutung ein
Test in ihrer konkreten personlichen Situation habe. Im Vergleich zu friher kénnten diagnos-
tische Tests heute einen direkten Einfluss auf Therapiemdoglichkeiten haben. In solchen Fal-
len misse eine medizinische Empfehlung ausgesprochen werden. Die Entscheidung liegt je-
doch beim Patienten. Haufig werde von den betroffenen Personen auch explizit eine Emp-
fehlung gewiinscht. Die Vorgabe der Nichtdirektivitdt werde von einzelnen arztlichen Kolle-
ginnen und Kollegen der Befragten missverstanden. So komme es vor, dass betroffene Per-
sonen bei einer genetischen Beratung vollstdndig neutrale Informationen erhielten, ohne
Einbezug der personlichen Situation. Die Betroffenen seien mit der Entscheidung meist vollig
Uberfordert. Dies zeige sich daran, dass sich diese Personen teilweise an ein anderes Institut

wendeten.

3.2.3. Beurteilung der Umsetzung der Vorgaben des GUMG
Gemadss den befragten Facharztinnen und Facharzten werden die Vorgaben des GUMG im me-
dizinischen Bereich von ihnen und ihren Kolleginnen und Kollegen in den allermeisten Fallen

gut eingehalten. Die breite Arzteschaft habe nur begrenzte Beriihrungspunkte mit der medizi-
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nischen Genetik. Allfallige Patientinnen und Patienten wirden in der Regel an Spezialistinnen
und Spezialisten weiterverwiesen. Die befragten Beratungsstellen, Patientinnenorganisationen
sowie Patientinnen und Patienten sehen in der Aufklarung, der Beratung und der Mitteilung
der Ergebnisse noch Verbesserungspotenzial, insbesondere in der pranatalen Diagnostik.3!

Die Befragung der Kantonsarztinnen und Kantonsarzte ergab keine verbreiteten Hinweise
auf Probleme bei der Umsetzung der Vorgaben des GUMG durch die Gesundheitsfachperso-
nen. Die kantonalen Gesundheitsbehorden beaufsichtigen die Gesundheitsfachpersonen im Be-
reich der genetischen Untersuchungen in der Regel passiv, d.h. sie reagieren auf Meldungen zu
problematischen Fillen.3? In verschiedenen Kantonen werden Routinekontrollen bei Gesund-
heitsfachpersonen durchgefiihrt. Genetische Untersuchungen seien in diesen Kontrollen je-
doch noch nicht angesprochen worden. Bei den 22 Kantonsarztinnen und -arzten ist lediglich in
einem Fall eine Meldung zu genetischen Untersuchungen eingegangen. In der Meldung sei be-
anstandet worden, dass ein Hausarzt angeblich ohne Einwilligung eine genetische Analyse in
Auftrag gegeben habe. Trotz Nachfragen konnte die Meldung durch den kantonsarztlichen
Dienst nicht bestatigt werden.

Nachfolgend wird naher auf die Umsetzung der Vorgaben des GUMG durch verschiedene
Gesundheitsfachpersonen sowie die Einhaltung der Vorgaben im Bereich Aufklarung, Beratung
und Mitteilung der Ergebnisse — insbesondere auch bei pranatalen genetischen Untersuchun-

gen — eingegangen.

Medizinische Genetikerinnen und Genetiker sowie spezialisierte Facharztinnen und Facharzte
Gemadss den befragten Fachéarztinnen und Facharzten sowie den Laboratorien werden die Vor-
gaben des GUMG von den medizinischen Genetikerinnen und Genetikern sowie weiteren spezi-
alisierten Facharztinnen und Facharzten mit regelmassigem Kontakt zu genetischen Untersu-
chungen insgesamt gut umgesetzt. Mehrere Befragte berichten jedoch, dass es vereinzelte
Spezialistinnen und Spezialisten gebe, die sich teilweise nicht an die Vorgaben und die gangi-
gen Standards hielten. So wiirde beispielsweise in einigen Fallen der Begriff der «Nichtdirektivi-
tat» falsch interpretiert, indem der betroffenen Person nur vollstandig neutrale Informationen
ohne Bezug auf die familidre oder individuelle Situation Ubermittelt wirden (vgl. auch Ab-
schnitt 3.2.2). Zudem wiirde teilweise der Unterschied zwischen einer Risikoabklarung und ei-
ner tatsachlichen Diagnose nicht genligend vermittelt, was zu Problemen bei der Mitteilung der
Ergebnisse fihren kénne.

Die Zusammenarbeit zwischen der zuweisenden Arzteschaft und den medizinischen Gene-

tikerinnen und Genetikern wird von mehreren Befragten als sehr wichtig bezeichnet. Durch

31 Siehe den nachfolgenden Abschnitt «Aufkldrung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse».
32 Dies wird von vielen befragten Facharztinnen und Facharzten sowie Laboratorien bestatigt.
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eine gute Zusammenarbeit kénnen Ablaufe vereinfacht, Doppelspurigkeiten vermieden und Pa-
tinnen und Patienten besser betreut werden. Aus Sicht der befragten Facharztinnen und Fach-
arzte funktioniert diese Zusammenarbeit meistens sehr gut, insbesondere, wenn die Patientin-
nen oder Patienten bereits zur Indikationsstellung an die medizinischen Genetikerinnen und
Genetiker Gberwiesen wiirden. Aus der Erfahrung mehrerer befragter Patientinnen funktio-
nierte die Zusammenarbeit bzw. die Ubergabe bei einer Zuweisung aufgrund wechselnder Ge-
sprachspartnerinnen und Gesprachspartner, unklaren Zustandigkeiten bei Fragen und langen
Wartezeit bzw. schlechter Erreichbarkeit der Facharztinnen und Fachéarzte jedoch nicht opti-
mal. Die Zustindigkeiten sowie die Ablidufe und Prozesse zwischen den Arztinnen und Arzten
aus verschiedenen Fachbereichen seien ungeniigend geregelt. Die Patientinnen und Patienten
betonen, dass die Informationen der medizinischen Genetikerinnen und Genetikern hinsicht-

lich Qualitat und Quantitat jeweils sehr angemessen und wertvoll gewesen seien.

Breite Arzteschaft

Die befragten Facharztinnen und Fachirzte sind sich einig, dass die breite Arzteschaft nur iiber
sehr wenig Wissen in der Genetik verfiigt und das GUMG bzw. dessen Vorgaben kaum bekannt
sind. Da diese Arztinnen und Arzte potenzielle Fille fiir genetische Untersuchungen in der Re-
gel an medizinische Genetikerinnen und Genetiker Gberwiesen, sei dies in den meisten Fallen
kaum problematisch.

Die Befragten (insbesondere die Laboratorien) berichten jedoch von verschiedenen Un-
stimmigkeiten bei der Umsetzung der Vorgaben des GUMG durch die breite Arzteschaft. Die
Laboratorien bemangeln insbesondere formale Fehler bei Veranlassungen (z.B. fehlende Unter-
schrift bei der Zustimmung). Auch kdme es immer wieder vor, dass Arztinnen und Arzte einen
genetischen Test aus einem fachfremden Bereich oder in einer unzuldssigen Situation (z.B. pra-
symptomatische Tests bei Kindern) veranlassen méchten. Diese Unstimmigkeiten seien in der
Regel auf Unwissenheit zurlickzufiihren und liessen sich durch Riickfragen klaren. Zudem ver-
muten die Laboratorien, dass es auch Falle gebe, bei denen inhaltliche Vorgaben nicht konse-
guent und angemessen umgesetzt wiirden, insbesondere jene zur Aufklarung, Beratung und
Mitteilung der Ergebnisse. Die befragten medizinischen Genetikerinnen und Genetiker sowie
die spezialisierten Facharztinnen und Fachéarzte bestétigen diese Vermutung.®® Mehrere Inter-
viewpartner berichten zudem, dass teilweise unnétige genetische Tests veranlasst bzw. dazu
Kostengutsprachegesuche eingereicht wiirden.

Als mogliche Optimierung konnten sich mehrere befragte Facharztinnen und Facharzte
eine starkere Einschrankung der zur Veranlassung berechtigten Gesundheitsfachpersonen vor-

stellen. Andere Facharztinnen und Facharzte schlagen vor, eine bessere Genetikausbildung fir

33 Vgl. auch den Abschnitt zur Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse.
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Fachdrztinnen und Fachédrzte anzubieten. Bespielhaft genannt werden ein spezifisches Weiter-
bildungsangebot der Schweizerischen Gesellschaft fir Medizinische Genetik (SGMG), ein Mas-
terstudiengang in medizinischer Genetik in der Schweiz oder eine bessere Verankerung der
Genetik und des GUMG in der Grundausbildung.3*

Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse

Generelle Beurteilung

Nach Ansicht der befragten Facharztinnen und Facharzten sollte eine gute Aufklarung und Be-
ratung den Wissensstand und die Aufnahmefahigkeit der Patientinnen und Patienten beriick-
sichtigen und bei Bedarf gewisse Themen mehrfach bzw. vertieft ansprechen. Gemass mehre-
ren Befragten ist der Wissensstand der breiten Bevolkerung zu genetischen Untersuchungen
gering, unter anderem auch bei Frauen, die pranatale genetische Untersuchungen durchfiihren
mochten. Eine Ausnahme seien Personen, die sich aufgrund seltener Krankheiten oder ihrer Fa-
miliengeschichte intensiv mit gewissen Krankheiten bzw. Untersuchungen auseinandergesetzt
hatten. Diese Personen seien in der Regel bereits beim ersten Gesprach sehr gut informiert und
aufnahmefahig. Teilweise hatten sie bereits vorab entschieden, ob eine genetische Untersu-
chung in Frage komme oder wie mit Uberschussinformationen umgegangen werden soll.

Die befragten Facharztinnen und Facharzten gehen davon aus, dass die Aufklarung und die
Beratung bei den meisten genetischen Untersuchungen gut umgesetzt werden. Damit sei in der
Regel auch die Mitteilung der Ergebnisse unproblematisch. Aufgrund von Gesprachen mit Pati-
entinnen und Patienten, die zuvor an anderen Orten eine genetische Untersuchung durchge-
fiihrt hatten, kdmen jedoch immer wieder Probleme zum Vorschein, beispielweise fehlende
adaquate vorlaufige Diagnostik oder fehlende Expertise in der Interpretation der Resultate. Aus
Sicht der befragten Beratungsstellen sowie Patientinnen und Patienten besteht bei der Aufkla-
rung und der Beratung ein Optimierungsbedarf, insbesondere im Bereich der pranatalen gene-
tischen Untersuchungen.3> Unabhingig von der Untersuchung fehle teilweise das Verstandnis,
ob es um eine Diagnose gehe oder eine Risikoberechnung. Dies habe jedoch wichtige Konse-
guenzen bei der Interpretation der Ergebnisse. Einzelne medizinische Genetikerinnen und Ge-

netiker wiirden beispielweise betroffene Patientinnen und Patienten bei gewissen genetischen

34 Seitens der Begleitgruppe wurde erstens darauf hingewiesen, dass die Weiter- und Fortbildung in der Kompetenz des Schwei-
zerischen Instituts fur arztliche Weiter- und Fortbildung (SIWF) liege. Dieses sei sich der Herausforderung bewusst und werde
die klinische Genetik, sowohl was facharztiibergreifende Grundkenntnisse als auch facharztspezifische Kompetenzen betreffe,
in geeigneter Weise in ihre Curricula aufnehmen. Zweitens wird ein medizinischer Masterstudiengang fir medizinische Genetik
als nicht notwendig erachtet. Zum einen wiirden die bestehenden Masterstudiengange in der Humanmedizin die Grundlagen
der medizinischen Genetik abdecken. Zudem kénnten sich die Arztinnen und Arzte durch Weiterbildungsangebote von
FMH/SWIF weiter in der medizinischen Genetik spezialisieren. Drittens wird bezweifelt, ob eine Vertiefung der medizinischen
Genetik in der arztlichen Grundausbildung zweckmassig sei. Die Veranlassung genetischer Untersuchungen sowie die entspre-
chende Aufklarung und Beratung wiirden nur einen sehr kleinen Teil der Arbeiten der breiten Arzteschaft ausmachen.

35 Vgl. auch den folgenden Abschnitt zu den pranatalen genetischen Untersuchungen.
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Untersuchungen mit einer Liste von mdglichen Symptomen einer Diagnose konfrontieren, ohne
klare Unterscheidung, dass es sich vorerst nur um ein Risiko und nicht um eine Diagnose hand-
le.

Die Befragung zeigt, dass Uberschussinformationen sehr selten ein Thema sind. Bei Stan-
dardanalysen kimen Uberschussinformationen gar nicht erst zustande. Bei komplexen Analy-
sen kénne es jedoch in seltenen Fallen zu medizinische relevanten Uberschussinformationen
kommen. Diese komplexen Analysen wiirden jedoch grundsatzlich von medizinischen Genetike-
rinnen und Genetiker vorgenommen. Zudem sei flir Patientinnen und Patienten teilweise un-
klar, was genau untersucht werde. Damit wiirden auch allfllige Uberschussinformation nicht
thematisiert. Gemadss einer Patientin ist es unklar, wie Zufallsbefunde zu behandeln seien. Dies
konnte darauf zurickzufihren sein, dass viele dieser Befunde (wie genetische Anomalien) noch
keine eindeutige Bedeutung hatten.

Damit die Patientinnen und Patienten Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse
moglichst gut verstehen, setzen einige befragte Facharztinnen und Fachdrzte darauf, insbeson-
dere bei Zuweisungen zusammenzuarbeiten bzw. die Zuweisenden miteinzubeziehen. Zudem

gabe es oft mehrere Gesprache nach der Untersuchung.

Beurteilung bei prinatalen Untersuchungen®

Da das GUMG zu pranatalen genetischen Untersuchungen spezifische Anforderungen an die
Aufklarung bei Risikoabklarungen und die Beratung definiert und seitens der befragten Patien-
tinnen diesbeziiglich noch ein Verbesserungspotenzial geortet wird, werden die Befragungser-
gebnisse zur Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse nachfolgend vertieft darge-
stellt.

Zur Aufklarung bei pranatalen Untersuchungen werden seitens der Laboratorien und Fach-
arztegesellschaften nach eigenen Angaben verschiedene Materialien zur Verfligung gestellt, die
an Eltern verteilt bzw. in den jeweiligen Praxen aufgelegt werden kdnnten. Darin seien wichtige
Informationen enthalten, sowohl zu den verschiedenen genetischen und nicht-genetischen Un-
tersuchungen als auch zu den Rechten der betroffenen Person.?” Zudem wird erwihnt, dass die
Schweizerische Gesellschaft fir Gynakologie und Geburtshilfe (SGGG) flr pranatale genetische
Untersuchungen ein spezifisches Aufklarungsprotokoll erarbeitet habe. Darin werde auch auf

Informations- und Beratungsstellen hingewiesen. Damit seien Grundlagen vorhanden, die die

36 Das GUMG unterscheidet bei den pranatalen Untersuchungen zwischen prianatalen genetischen Untersuchungen und préna-
talen Risikoabklarungen (Art. 3 Bst. f GUMG). An die pranatalen genetischen Untersuchungen werden spezifische Anforderun-
gen an die genetische Beratung und Aufklarung gestellt (vgl. Art. 21, Art. 22 und Art. 6 GUMG). Demgegeniber werden an die
pranatalen Risikoabklarungen lediglich spezifische Anforderungen an die Aufklarung gestellt (vgl. Art. 23 GUMG). Da in der Be-
fragung bei der Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse v.a. bei prénatalen genetischen Untersuchungen Verbesse-
rungsbedarf geortet wurde, bezieht sich nachfolgernder Abschnitt in erster Linie auf diese Untersuchungen.

37 Z.B. dass die Zustimmung zu einer pranatalen genetischen Untersuchung freiwillig sei und jederzeit zurlickgezogen werden
koénne.
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veranlassende Arzteschaft bei der Umsetzung der gesetzlichen Vorgaben unterstiitzen kénn-
ten. Insgesamt werden von den befragten Fachéarztinnen und Facharzten sowie den Laborato-
rien bei der Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse keine Probleme genannt. Der
Prozess laufe grundséatzlich gut, auch bei pranatalen genetischen Untersuchungen.

Von Seiten der befragten Patientinnen, Patientenorganisationen und unabhangigen Bera-
tungsstellen gibt es jedoch verschiedene Hinweise auf Probleme bei der Umsetzung der Aufkla-
rungs- und Beratungspflicht sowie der Mitteilung der Ergebnisse. Gemadss mehreren Befragten
seien sich Frauen teilweise nicht bewusst, dass eine genetische Untersuchung durchgefiihrt
werde und diese Untersuchung freiwillig sei. Auch wenn die Frauen einer genetischen Untersu-
chung zustimmten, sei ihnen oft nicht klar, was untersucht werde (bspw. ob ein spezifisches
Gen untersucht oder allgemein nach potenziellen genetischen Krankheiten «gesucht» werde).
Insbesondere die Beratungsstellen und die Patientenorganisation weisen darauf hin, dass die
Aufklarung und die anschliessende Mitteilung der Ergebnisse nicht ausreichend seien. Bei-
spielsweise wiirden die Unterschiede zwischen einer Risikoabklarung und einer Diagnose zu
wenig thematisiert, die Moglichkeit von falsch-positiven Ergebnissen werde zu wenig erwahnt
und die moéglichen Implikationen der Ergebnisse wiirden vor der Durchfiihrung der Untersu-
chung ungenligend angesprochen. Zudem wiirden Frauen gemass Angaben der befragten Bera-
tungsstellen und Patientenorganisationen kaum von ihren Arztinnen und Arzten an unabhan-
gige Informations- und Beratungsstellen weitergeleitet. Als mogliche Griinde werden Unwissen
von der Existenz solcher Stellen, Zeitdruck oder ein gewisser Konkurrenzgedanke genannt. Ent-
sprechend fordern die befragten Beratungsstellen und Patientenorganisationen eine qualita-
tive und quantitative Verbesserung der Aufklarung vor wie auch nach der genetischen Untersu-
chung, bei der Mitteilung der Ergebnisse. Es brauche mehr Information, die den Frauen auf ver-
standlichere Art mitgeteilt werden missen. Das von den Laboratorien zur Verfligung gestellte
Informationsmaterial miisse vom medizinischen Personal aktiv verwendet werden. Es brauche
nicht nur eine Aufklarung, sondern auch eine vertiefte Beratung. Wenn das Ziel und die mogli-
chen Implikationen einer pranatalen genetischen Untersuchung besser verstanden wirden,
vereinfache sich auch die Mitteilung der Ergebnisse. Weiter kdnnten vermehrte Hinweise der
Arztinnen und Arzte auf die Beratungs- und Informationsstellen zu einer besseren Aufkldrung

und einer gewissen Entlastung des medizinischen Personals beitragen.

Neugeborenen-Screening
Einzelne Befragte weisen darauf hin, dass die Eltern beim Neugeborenen-Screening aufgrund
der hohen Fallzahlen nicht aktiv und individuell informiert werden kénnten. Es gebe eine Bro-

schiire® zur Information der Eltern. Zudem wiirden Geburtsabteilungen bzw. Hebammen all-

38 Neugeborenen-Screening (neoscreening.ch), abgerufen am 23.10.2024.
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fallige Fragen der Eltern beantworten. Bei Bedarf kdnne auch das entsprechende Laboratorium
kontaktiert werden. Die Zustimmung zu den Untersuchungen sei durch die Veranlassenden auf
einem einheitlichen Dokument per Unterschrift zu bestatigen. Bei den Eltern genlige eine
mundliche Einwilligung.

Aus der Befragung haben sich keine Hinweise auf Probleme bei der Umsetzung des Neuge-
borenen-Screenings ergeben. Da Krankheiten untersucht wiirden, die therapiert werden kdénn-
ten, sei die Umsetzung des Screenings nicht heikel. Nur in Einzelfallen wiirden Eltern im Nach-
hinein verlangen, dass die Proben und Resultate vernichtet werden sollten. Diese Wiinsche

kénnten gut umgesetzt werden.

3.3. Gesundheitsfachpersonen im aussermedizinischen Bereich
Genetische Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich betreffen gemass allen zu diesem
Bereich befragten Akteuren® beinahe ausschliesslich Abklarungen zu besonders schitzenswer-
ten Eigenschaften. Beispiele sind genealogische Untersuchungen zur Bestimmung der Abstam-
mung oder sogenannte Lifestyle-Tests, die liber sportliche Leistungsfahigkeit oder Erndhrungs-
praferenzen Aufschluss geben. Die Ubrigen genetischen Untersuchungen im aussermedizini-
schen Bereich (z.B. Bestimmung der Haarfarbe oder Eigenschaften im Zusammenhang mit dem
Geschmackssinn) werden gemass den Befragten kaum angeboten und als wenig relevant er-
achtet. Entsprechend beziehen sich die folgenden Ergebnisse ausschliesslich auf genetische Un-

tersuchungen zur Abkldrung besonders schiitzenswerter Eigenschaften.

3.3.1. Veranlassende Gesundheitsfachpersonen
Im Jahr 2015 gab es in der Schweiz im aussermedizinischen Bereich ca. 400 Anbietende von
nicht-medizinischen genetischen Untersuchungen. Die angebotenen Tests bezogen sich primar
auf die Bereiche Fitness, Erndahrung und Genealogie. Von den jahrlich ca. 7'500 abgesetzten
Tests wurde etwa die Halfte direkt an Kundinnen und Kunden verkauft und die andere Halfte
Uber verschiedene Fachpersonen vertrieben (Frey und Schneider 2015). Unter den 400 Anbie-
tenden befanden sich Erndhrungsberatungen, Fitnesscenter, Wellness- und Beauty-Center,
Physiotherapien, Apotheken, Drogerien sowie Arztinnen und Arzte.

Mit der Revision des GUMG werden genetische Untersuchungen im nicht-medizinischen
Bereich starker reguliert. Die Befragung von Vertretenden verschiedener Veranlassenden
ergibt folgendes Bild zum Stand der effektiven Veranlassung und Durchfiihrung von geneti-

schen Untersuchungen zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften:*°

3% Laboratorium, Apotheken, Erndhrungsberatende, Anbietende von Gentests.
40 Das GUMG versteht unter dem Begriff «Gesundheitsfachpersonen» nicht die im Gesundheitsberufegesetz (GesBG) geregelten
«Gesundheitsberufe» (Pflege, Physiotherapie, Ergotherapie, Hebamme, Erndhrung und Diatetik, Optometrie und Osteopathie).
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= Bei den Apotheken*! ist gemiss einer befragten Apothekengruppe nur ein geringer Teil da-
ran interessiert, genetische Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich anzubieten.
Jene Apotheken, die aktuell genetische Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich an-
bieten, hatten dies bereits vor der Revision getan. Viele Apotheken sdahen jedoch wenige
Chancen in diesem Bereich bzw. wenige Maoglichkeiten, sich zu profilieren.

= Beiden Drogerien*? ist die Situation dhnlich wie bei den Apotheken. Eine befragte Person
betont jedoch, dass bei den Drogerien grundsatzlich ein grosses Interesse bestehe, das Po-
tenzial der genetischen Tests in Zukunft vermehrt auszuschopfen. Bisher bestehe jedoch
eine grosse Unsicherheit dartiber, was tatsachlich zuldssig sei und was nicht. Dies fihre zu
einem eingeschrankten Angebot seitens der Drogerien.

= Gemass einzelnen Befragten gibt es in der Schweiz ca. 2'000 Erndhrungsberaterinnen und
Erndahrungsberater FH, die gemass GUMG bzw. GUMV genetische Untersuchungen veranlas-
sen dirfen. Es gebe heute jedoch nur wenige Erndhrungsberaterinnen und Erndhrungsbera-
ter, die entsprechende Tests veranlassten.

= Auch Arztinnen und Arzte kdnnen genetische Untersuchungen zu besonders schiitzenswer-
ten Eigenschaften veranlassen. Gemass einer befragten Person werden die in diesem Be-
reich angebotenen Tests beinahe ausschliesslich von Arztinnen und Arzten veranlasst. Die
Anbietenden wiirden mit entsprechenden Partnerinnen und Partnern zusammenarbeiten.

= Fir Psychologinnen und Psychologen spielt die Moglichkeit zur Veranlassung von geneti-
schen Tests im nicht medizinischen Bereich laut einer befragten Person heutzutage so gut

wie keine Rolle.

Die Riickmeldungen zu weiteren potenziellen Veranlassenden® lassen darauf schliessen, dass
diese Akteure keine wesentliche Rolle bei der Veranlassung genetischer Untersuchungen im
aussermedizinischen Bereich spielen.

Gemadss den Befragten werden heute im Vergleich zur Situation vor der Revision des
GUMG in der Schweiz deutlich weniger genetische Untersuchungen im nicht-medizinischen
Bereich veranlasst. Zur Erklarung dieser Entwicklung wird auf unterschiedliche Griinde hinge-
wiesen, u.a. die erforderliche Anpassungszeit an die neuen Vorgaben und Anforderungen, Unsi-
cherheiten zur Zulassigkeit von Produkten, Schwankungen in der Nachfrage nach Tests seitens

der Konsumentinnen und Konsumenten und begrenzte Evidenz des Mehrwerts fiir die Bera-

Die Gesundheitsfachpersonen, die genetische Untersuchungen zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften veranlassen diir-
fen, sind in Art. 34 GUMG bzw. Art. 40 GUMV konkret definiert (vgl. Auch Annex A1, Tabelle 5).

41 In der Schweiz gibt es etwas tGber 1'800 Apotheken (Fakten und Zahlen der Schweizer Apotheken (pharmasuisse.org) (abgeru-
fen am 24.10.2024).

42 Schweizweit gibt es ca. 400 Drogerien (drogerie.ch, abgerufen am 24.10.2024).
4 Physiotherapeutinnen und Physiotherapeuten FH, Chiropraktorinnen und Chiropraktoren, Osteopathinnen und Osteopathen.
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tung (v.a. Erndhrungsberatung). Als weiterer Grund wird die Beschrankung der fir die Veran-

lassung dieser Tests zugelassenen Gesundheitsfachpersonen genannt (siehe Kapitel 3.3.2).

3.3.2. Zweckmassigkeit der Anforderungen und Vorgaben des GUMG

Die gesetzlichen Vorgaben zu genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich zur
Abklarung besonders schiitzenswerter Eigenschaften werden von den zu diesem Bereich be-
fragten Akteuren** insgesamt als zweckmaissig beurteilt. Die Befragten sind sich einig, dass
diese Untersuchungen nicht direkt an die Kundinnen und Kunden verkauft werden sollten. Es
wird begriisst, dass diese genetischen Untersuchungen nur von ausgebildeten Gesundheits-
fachpersonen und mit entsprechender Aufklarung veranlasst werden diirfen. Die Vorgaben zur
Aufklarung und zur Mitteilung der Ergebnisse werden ebenfalls als zweckmassig erachtet.
Damit konnten unnétige Beflirchtungen und Fehlinterpretationen vermieden werden. Auch das
Verbot der Mitteilung von Uberschussinformationen wird als richtig beurteilt. Nachfolgend
wird auf zwei Bereiche eingegangen, bei denen die Befragten Probleme bzw. einen Optimie-

rungsbedarf feststellen.

Beschriankung der zur Veranlassung berechtigten Fachpersonen

Mehrere Befragte® kritisieren, dass die gesetzliche Regelung der zugelassenen Veranlassenden
auf spezifische Gesundheitsfachpersonen (inkl. entsprechende Anforderungen an die Weiter-
bildung) zu einschrankend sei. Bemangelt wird, dass gewisse Fachpersonen aus gesundheitsna-
hen Berufen nicht aufgefiihrt seien, insbesondere Naturheilpraktikerinnen und -praktiker, Er-
nahrungsberaterinnen und Erndhrungswissenschaftlerinnen und Erndhrungswissenschaftler
BSc oder MSc, Kosmetikerinnen und Kosmetiker oder Personen mit einem MAS im relevanten
Bereich (z.B. MAS der ETH im Bereich Nutrition and Health). Eine befragte Person schlagt vor,
dass die Weiterbildung im relevanten Bereich (Nutrigenetik, Erndhrungswissenschaften) als
entscheidendes Kriterium fir die Berechtigung zur Veranlassung gelten sollte. Alternativ zu ei-
ner Liste von zugelassenen Gesundheitsfachpersonen schlagen einzelne Befragte vor, ein indi-
vidualisiertes Bewilligungssystem zu priifen. Dieses kdnnte u.a. auch an Schulungen durch die
Anbietenden von Tests geknipft sein.

Gemass mehreren Befragten hat die Beschrankung der fiir die Veranlassung genetischer
Untersuchungen zur Abklarung besonders schiitzenswerter Eigenschaften im aussermedizini-
schen Bereich berechtigten Fachpersonen zu einem Riickgang entsprechender genetischen Un-
tersuchungen in der Schweiz gefiihrt und zur Erhéhung der Nachfrage nach auslandischen In-

ternetangeboten in diesem Bereich beigetragen (vgl. auch Kapitel 3.5). Aufgrund der zugelasse-

4 Laboratorium, Apotheken, Erndhrungsberatende, Anbietende von Gentests.
4 Laboratorium, Erndhrungsberatende, Anbietende von Gentests.
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nen Veranlassenden stiinden in der Schweiz nicht mehr geniigend Fachpersonen zur Verfi-

gung, die genetische Untersuchungen im aussermedizinischen Sektor anbieten diirften.*®

Abgrenzung zwischen genetischen Untersuchungen im medizinischen und nicht-medizini-
schen Bereich

Die Abgrenzungen zwischen genetischen Untersuchungen im medizinischen und im nicht-medi-
zinischen Bereich wird von mehreren Befragten als teilweise unklar wahrgenommen bzw. als
schwierig bezeichnet.*” Diese Unklarheit fihrten dazu, dass die Angebote - beispielsweise von
Drogerien — im Bereich der nicht-medizinischen Untersuchungen nur zégerlich bzw. zuriickhal-
tend angeboten wiirden. Zudem weist eine Person aus facharztlicher Sicht darauf hin, dass der
Bereich der Intelligenz, der heute dem nicht-medizinischen Bereich zugeordnet werde, zwin-
gend dem medizinischen Bereich zugeordnet werden miusste. Zur Verbesserung der Abgren-
zung zwischen genetischen Untersuchungen im medizinischen und nicht-medizinischen Bereich
schlagen die Befragten eine Prazisierung der Begrifflichkeiten oder ein Merkblatt mit Beispielen

vor.

Probeentnahme

Die gesetzliche Anforderung, dass die Probeentnahme im Beisein der veranlassenden Person

stattfinden muss, wird unterschiedlich beurteilt:

= Einzelne Befragte begriissen diese Regelung mit Bezug auf negative Erfahrungen mit Covid-
Selbsttests ausdriicklich. Bei der Probeentnahme vor Ort konne die veranlassende Person
insbesondere sicherstellen, dass die Probe richtig entnommen wiirde und geniigend Probe-
material vorhanden sei.

= Nach Ansicht mehrerer anderer Befragter ist diese Regelung ein Hindernis fiir die Durchflih-
rung von genetischen Tests und mit ein Grund, weshalb es nicht mehr Anbietende von gene-

tischen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich gebe. Diese Befragten wiirden es

“¢Innerhalb der Begleitgruppe werden zur Frage einer allfdlligen Erweiterung des Kreises der zur Veranlassung von genetischen
Untersuchungen zur Abklarung besonders schiitzenswerter Eigenschaften im aussermedizinischen Bereich befugten Fachperso-
nen unterschiedliche Ansichten vertreten. Zum einen wird eine Erweiterung begrusst, insbesondere aufgrund der angenomme-
nen steigenden Nachfrage nach personalisierter Gesundheitsvorsorge. Ohne eine Erweiterung wird ein Mangel an Fachkraften
in der personalisierten Gesundheitsvorsorge befiirchtet. Gleichzeitig wiirde das Wachstum des Marktes flir genetische Analysen
in der Schweiz behindert, wiahrend der auslandische Markt weiterwachsen kénne und die entsprechenden Analysen aus dem
Ausland bezogen wiirden. Zum anderen wird eine Erweiterung abgelehnt mit dem Argument, dass bei nicht-arztlichen Fachper-
sonen erhebliche Wissensdefizite betreffend genetische Untersuchungen nicht auszuschliessen seien. Ausserdem sei es nicht
notwendig, weitere als die gesetzlich vorgesehenen Gesundheitsfachpersonen zur Veranlassung von genetischen Untersuchun-
gen zu berechtigen. Beispielsweise in der Erndhrungsberatung gebe es geniligend Gesundheitsfachpersonen, die entsprechende
genetische Untersuchungen durchfiihren konnten, in der Schweiz. Problematisch seien auch die fehlende Evidenz und der unge-
nugende therapeutische Nutzen der durchgefiihrten genetischen Untersuchungen ausserhalb des medizinischen Bereichs.

47 Beispielsweise dussern einzelne Befragte Unklarheiten bei der Einordnung epigenetischer Untersuchungen Diese kdnnten zu
aussermedizinischen (z.B. Untersuchung des Erndhrungsverhaltens) oder zu medizinischen Zwecken (z.B. im Zusammenhang mit
Krebsdiagnosen) durchgefiihrt werden. Diese Zuordnung sei jedoch bei gewissen Untersuchungen nicht eindeutig und fiihre zu
Unsicherheiten bei den Veranlassenden und den Laboratorien im aussermedizinischen Bereich.
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vorziehen, wenn Proben zu Hause entnommen werden kdnnten, beispielsweise mit Video-

Uberwachung und versigelten Umschlagen.*®

3.3.3. Beurteilung der Umsetzung der Vorgaben des GUMG
Die Befragung zeigt, dass das Angebot an genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen
Bereich in der Schweiz stark von wenigen grésseren Anbietenden dominiert wird. In den uns
bekannten Fallen libernehmen diese Anbietenden neben der Durchfiihrung der Untersuchun-
gen in Zusammenarbeit mit den Veranlassenden (insbesondere Arztinnen und Arzte) auch eine
wichtige Rolle im Bereich der Aufklarung und der Beratung. Insbesondere schulen die Test-An-
bietenden die Veranlassenden, mit denen sie zusammenarbeiten, in den Bereichen Aufklarung,
Probenentnahme sowie Ergebnisiibermittlung und -interpretation. Diese Schulungen sind ge-
zielt auf die standardisierte Darstellung der Resultate durch die jeweiligen Anbietenden ausge-
richtet. Dadurch tragen die Test-Anbietenden nach eigenen Angaben dazu bei, die Veranlassen-
den in die Lage zu versetzen, die gesetzlichen Anforderungen zu erfillen. Ob diese Vorgaben
im Einzelfall tatsachlich eingehalten werden, konnten sie jedoch nicht abschlieBend beurteilen.
Gemass den Befragten, die genetische Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich
veranlassen, sind die gesetzlichen Anforderungen einfach einzuhalten. Sie weisen darauf hin,
dass der Austausch mit den Kundinnen und Kunden — analog zum medizinischen Bereich —im
Idealfall deutlich weitergehe und vertieft werde. Einzelne Befragte erlautern, dass sich die Ver-
anlassenden bei Unklarheiten beziiglich Anforderungen und Vorgaben — insbesondere zum Gel-
tungsbereich der entsprechenden Untersuchung im Rahmen des GUMG — an die Vertreiber der
genetischen Untersuchungen wendeten. Aufgrund der Unklarheiten sei es jedoch denkbar,
dass gewisse Untersuchungen beispielsweise von Drogerien durchgefiihrt wiirden, die eigent-

lich zum medizinischen Bereich gehorten und entsprechend nicht veranlasst werden dirften.

3.4. Arbeitgeber und Versicherer

Die Ergebnisse der Befragung deuten darauf hin, dass genetische Untersuchungen eine geringe
Relevanz fiir Arbeitgeber und Versicherer aufweisen. Die befragten Vertretenden der Versiche-
rungsbranche berichten von kaum nennenswerten Beriihrungspunkten mit diesem Thema. Dies
lasst darauf schlieBen, dass in diesem Bereich derzeit wohl keine grofReren Probleme bestehen.
Gemass einzelnen Befragten, die sich zu diesen Akteuren dusserten, dirften sich die Arbeitge-
ber und Versicherer grundsatzlich an die Durchfiihrungs- und Verwertungsverbote des GUMG

halten.

48 Nach Angaben des BAG ware noch abzuklaren, ob es fiir die Probeentnahme zuhause mit fachlicher Begleitung und Kontrolle
tiber die Videotelefonie eine gesetzliche Regelung brduchte oder ob dies bereits mit dem geltenden Gesetz moglich ware.
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Seitens der befragten Vertretenden der Versicherungsbranche wird auf eine umstrittene
Regelung im Zusammenhang mit Lebensversicherungen hingewiesen: Versicherte kénnten
mehrere Lebensversicherungen abschliessen. Entsprechend sei es fiir die Versicherer nicht
moglich zu kontrollieren, ob der Versicherungsbetrag — wie gesetzlich vorgegeben - nur einma-
lig ausgeschopft oder die vom Gesetz vorgesehene Maximalsumme Uberschritten werde. Opti-
mierungsvorschlage aus Sicht der Lebensversicherer waren laut den Befragten, entweder die
im GUMG definierte maximale Versicherungssumme zu reduzieren oder das Verbot der Ver-

wertung genetischer Daten bis zu einem bestimmten Versicherungsbetrag aufzuheben.*

3.5. «Direct-to-consumer»-Gentests

Ein «Direct-to-consumer»-Gentest (DTC-Gentest) ist ein kommerzielles Angebot ohne personli-
che Beratung durch eine medizinische Fachperson. In der Regel werden die Gentests lber das
Internet direkt an private Konsumentinnen und Konsumenten verkauft.>® Wahrend das GUMG
neu die DTC-Gentests fir Unternehmen mit Sitz in der Schweiz regelt, werden Angebote aus-
landischer Anbietender vom GUMG nicht erfasst. Gemdss mehreren Befragten kénnen die In-
ternetangebote auslandischer Unternehmen und deren Nutzung durch die Schweizer Bevélke-

rung gesetzlich kaum unterbunden werden.

«Direct-to-consumer»-Regelung fiir Unternehmen mit Sitz in der Schweiz

Seit der am 1. Dezember 2022 in Kraft getretenen Revision des GUMG diirfen Unternehmen
mit Sitz in der Schweiz nur noch genetische Untersuchungen direkt an Kunden verkaufen, die
zum aussermedizinischen Bereich gehéren und die keine besonders schiitzenswerten Eigen-
schaften betreffen. Die Befragten sind sich einig, dass diese Regelung fiir Unternehmen mit Sitz
in der Schweiz zweckmassig ist. Insbesondere wird begriisst, dass bei Gentests im aussermedi-
zinischen Bereich zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften neu eine spezifische Gesund-
heitsfachperson die Untersuchung veranlassen muss. Die Einhaltung der DTC-Regelung fiir Un-
ternehmen mit Sitz in der Schweiz konnte im Rahmen der Evaluation nicht vollstandig geklart
werden. Zwar gingen seitens der Befragten (inkl. Kantonsarztinnen und Kantonsarzte) keine
Hinweise auf Probleme ein. Eine Internetsuche ergab jedoch zwei Schweizer Unternehmen, auf
deren Website genetische Untersuchungen zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften durch

die Konsumenten bestellt werden kénnen.5!

4 Die Aufhebung des Verbots der Verwertung von genetischen Daten aus fritheren prasymptomatischen Untersuchungen bei
Lebensversicherungen bis zu einem bestimmten Versicherungsbetrag wurde bereits in den parlamentarischen Beratungen zum
revidierten GUMG gefordert und durch das Parlament abgelehnt (vgl. 17.048 | Genetische Untersuchung beim Menschen (par-
lament.ch), abgerufen am 13.5.2024).

50 Vgl. auch «Direct-to-consumer”-Gentests (admin.ch), abgerufen am 24.10.2024.

51 Beispiele: DNA + Weight Sensor (drogerie-schilliger.ch), MetaCheck Gen-Didt Complete Analyse-Kit (soledor.ch), beide abge-
rufen am 25.9.2024.
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Ausldndische Internetangebote von «Direct-to-consumer»-Gentests

Gemadss den Befragten beziehen sich auslandische Internetangebote von Gentests vor allem
auf Lifestyle-Analysen, Vaterschaftstests und Ahnenforschungstests. Die Qualitat dieser Analy-
sen und der Datenschutz seien in der Regel nicht sichergestellt. Zudem wiirden diese Angebote
keine Aufklarung und Beratung beinhalten. Teilweise wiirden bei diesen Tests (z.B. Lifestyle-
Analysen) auch weitere Resultate zugestellt, die medizinisch relevant seien (z.B. Tumorveranla-
gungen).5?

Zu den von der Schweizer Bevdlkerung Uber auslandische Internetangebote in Auftrag
gegebenen «Direct-to-Consumer»-Gentests besteht wenig Wissen. Den Befragten ist das Aus-
mass dieses Marktes nicht bekannt. Mehrere Befragte vermuten teilweise eine Verlagerung der
Nachfrage nach genetischen Untersuchungen ins Ausland. Dies betreffe auch Lifestyle-Analy-
sen zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften sowie DNA-Analysen bzw. Vaterschaftstests
und Ahnenfor-schungstests, was den Absichten des GUMG zuwiderliefe. Die Befragten nennen
verschiedene Griinde fir die zunehmende Nachfrage nach auslandischen Internetangeboten.
Zum einen seien ausldndische Angebote von Gentests im Vergleich zur Schweiz deutlich glinsti-
ger. Zum anderen werde die Verlagerung der Nachfrage von genetischen Untersuchungen im
nicht-medizinischen Bereich zu auslandischen Internetangeboten durch die Beschrankung der
zur Veranlassung zugelassenen Gesundheitsfachpersonen und Unsicherheiten im Zusammen-
hang mit der Veranlassung gefordert (vgl. Kapitel 3.3.2). Aufgrund der zunehmenden Analyse-
moglichkeiten und der teilweise langen Wartezeiten auf genetische Untersuchungen aufgrund
mangelnder Kapazitaten seitens der medizinischen Genetikerinnen und Genetiker in der
Schweiz wird vereinzelt auch eine gewisse Verlagerung von genetischen Untersuchungen ins
Ausland vermutet.

Aus Sicht des BAG und von fedpol kommt der Information der Offentlichkeit iber die Chan-
cen und Risiken von genetischen Untersuchungen bei Internetangeboten eine zentrale Rolle zu.
Das BAG informiert beispielsweise Uiber seine Webseite Uiber die Gefahren von «Direct-to-Con-
sumer»-Gentest®® und macht darauf aufmerksam, dass die meisten Tests von einer Gesund-

heitsfachperson veranlasst und begleitet werden miissen.

52 Das BAG weist auf seiner Webseite ebenfalls explizit auf die Nachteile von ,,Direkt-to-Consumer“-Gentests hin (vgl. «Direct-to-
consumer”-Gentests (admin.ch), abgerufen am 24.10.2024). Diese Webseite weist darauf hin, dass bei einer medizinischen Fra-
gestellung die individuelle medizinische Vorgeschichte sowie Erbkrankheiten in der Familie zu berlicksichtigen sind, es schwierig
sein kann, die Testergebnisse zu verstehen und einzuordnen, die Ergebnisse auch Folgen fiir die Verwandten haben kénnen, die
Aussagekraft gewisser Gentests begrenzt ist und der Datenschutz nicht immer gewahrleistet ist. In den Medien wurde insbeson-
dere auch auf den ungenigenden Datenschutz von in den USA erstellten DNA-Profilen verwiesen (vgl. Tagesanzeiger vom
4.11.24, abgerufen am 5.11.24).

53 Vgl. Fussnote 52.
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3.6. Kontextfaktoren

Verschiedene von den Befragten genannten Kontextfaktoren, die fir die Umsetzung des GUMG

relevant sind, wurden bereits aufgefiihrt, darunter

= die dynamische Entwicklung der Analysemoglichkeiten und des Marktes fiir genetische
Untersuchungen (vgl. Kapitel 3.2.1),

= die knappen Kapazitidten der medizinischen Genetikerinnen und Genetiker (vgl. Kapitel
3.2.1),

= die kantonale Aufsicht Gber die Gesundheitsfachpersonen (vgl. Kapitel 3.2.3),

* die Wissensdefizite in der breiten Arzteschaft (vgl. Kapitel 3.2.3),

* die Zusammenarbeit zwischen der zuweisenden Arzteschaft und den medizinischen Geneti-
kerinnen und Genetikern (vgl. Kapitel 3.2.3),

= der ungeniigende Wissensstand der Bevolkerung (vgl. Kapitel 3.2.3),

= das ausldndische Internetangebot an genetischen Tests (vgl. Kapitel 3.5).

Nachfolgend werden weitere Kontextfaktoren aufgefiihrt, die von den Befragten im Zusam-

menhang mit der Umsetzung des GUMG als relevant erachtet werden.

Vergiitung von genetischen Untersuchungen im medizinischen Bereich (nach KGV bzw. KLV)
Die Vergiitung wurde von der Mehrheit der Befragten als grosstes Problem bei der Durchfiih-
rung von genetischen Untersuchungen im medizinischen Bereich bezeichnet. Fiir genetische
Untersuchungen im medizinischen Bereich holten die veranlassenden Arztinnen und Arzte in
der Regel vorab eine Kostengutsprache bei den Krankenversicherern ein. Obwohl die meisten
diagnostischen Gentests Uber die Analyseliste als Leistung der Grundversicherung aufgefiihrt
seien, hange die definitive Kostenlibernahme vom Grundversicherer ab. Dies gelte auch, wenn
die Indikationsstellung durch medizinische Genetikerinnen und Genetiker erfolge. Bei bestimm-
ten seltenen Krankheiten miisse zwingend ein Kostengutsprachegesuch eingereicht werden.
Gemadss den Befragten gibt es bei der Einholung der Kostengutsprache folgende Probleme:
= Die Kostengutsprache sei langwierig und zeitaufwendig. Es gebe jeweils mehrere Runden
zwischen Vertrauensarzten und Veranlassenden, bis eine Entscheidung gefallt werde.
= Oft wiirden die Entscheidungen durch Vertrauensarzte getroffen, die nicht dem betroffenen
Fachgebiet angehorten.
= Die Kostengutsprache werde von den Krankenversicherern teilweise unterschiedlich beur-
teilt.
= Wichtige diagnostische Tests wiirden oft abgelehnt, wenn es keine kausale Therapiemaoglich-
keit dafiir gebe (z.B. Turner Syndrom oder primére Ziliendyskinesie). Eine Diagnose veran-

dere fiir viele Patientinnen und Patienten jedoch deren Leben. Beispielsweise kdnnen sie
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den Austausch liber spezifische Betroffenenorganisationen ermdoglichen oder die Familien-

planung beeinflussen.

Die Problematik bei der Kostengutsprache habe geméass Angaben mehrerer Befragten sowie
einer schriftlichen Rickmeldung eines Patienten zur Folge, dass einige betroffene Personen
medizinische genetische Tests aus Kostengriinden im Ausland durchfiihrten. Dies sei auch bei
genetischen Untersuchungen der Fall, die von inldndischen Arztinnen und Arzten klar als
zweckmadssig erachtet werden. Durch die Einholung von Kostengutsprachen wiirden zudem die
knappen Kapazitaten der medizinischen Genetikerinnen und Genetikern zusatzlich belastet. Zu-
dem werde die Zeit fiir ein Kostengutsprachegesuch nicht vergiitet. Dies erhéhe die Kosten fir
eine genetische Untersuchung und die Dauer bis zu den Resultaten in der Schweiz im Vergleich
zum Ausland.

Da Diagnosen in vielen Fallen lebensverdndernd wirken kénnen, wiinschen sich mehrere
Befragte fiir gewisse Krankheiten ein «Recht auf Diagnose». Ein «Recht auf Diagnose» kdnnte
gemiss Einschitzung von Befragten moglicherweise im GUMG festgehalten werden. Uberdies
wird gefordert, dass diagnostische Tests auch dann vergiitet werden kénnen, wenn es keine

Therapiemoglichkeiten gebe.

Digitalisierung

Die Befragung zeigt, dass die Digitalisierung die Durchfiihrung genetischer Untersuchungen un-

terstltzen kann:

= Bei einigen Veranlassenden ist es bereits heute moglich, sich tUber Videotelefonie aufklaren
und beraten zu lassen, insbesondere bei genetischen Instituten. Dies ermogliche den Institu-
ten beispielsweise, besser auf Terminwiinsche der Patientinnen und Patienten einzugehen
oder bei einem krankheitsbedingten Ausfall externe Unterstiitzung beizuziehen. Die Mog-
lichkeit werde von den Patientinnen und Patienten sowie den Arztinnen und Arzten sehr ge-
schatzt.

= Die Probenentnahme erfolgt heute jeweils vor Ort. Grundséatzlich wéare es denkbar, die Pro-
beentnahme zuhause, unterstitzt durch Video-Call vorzunehmen. Unter den nicht-arztlichen
Veranlassenden gibt es unterschiedliche Einschatzungen dazu. Einige Befragte wiirden eine
solche Moglichkeit begriissen. Die Probeentnahme vor Ort sei ein Hindernis fiur die Durch-
fihrung von genetischen Analysen. Sie sei ein von mehreren Griinden, weshalb nur wenige
nicht-arztliche Gesundheitsfachpersonen genetische Untersuchungen anbéten. Andere Be-

fragte ziehen es vor, die Probeentnahme vor Ort durchzufiihren (vgl. Kapitel 3.3.2).
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= Gewisse Laboratorien stellen den betroffenen Personen ihre Ergebnisse liber eine App zur
Verfligung. Dies geschehe jedoch verzogert, d.h. erst nachdem die veranlassende Person die

Ergebnisse mitgeteilt habe.
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4, Beurteilung und Empfehlungen

Gestutzt auf die empirischen Ergebnisse beantworten wir nachfolgend die Evaluationsfragen
(Kapitel 4.1), nehmen eine Gesamtbeurteilung vor (Kapitel 4.2) und leiten Empfehlungen zur

Optimierung der Umsetzung und der Wirkungen des GUMG ab (Kapitel 4.3).

4.1. Beantwortung der Evaluationsfragen
4.1.1. Vollzugs des GUMG

Frage 1: Wie wird das revidierte GUMG umgesetzt?

Die Beaufsichtigung der Laboratorien durch die Bundesbehérden ist zweckmdissig, angemes-
sen und effizient. Die Aufsicht iiber die Laboratorien gemdss GUMG ist gewdhrleistet.

Das BAG und fedpol beaufsichtigen die Laboratorien in Zusammenarbeit mit der SAS durch die
Kombination von Bewilligung bzw. Anerkennung, Akkreditierung, Begutachtungen bzw. Uber-
wachungsaudits (alle 12 bis 18 Monate) und Re-Akkreditierung (nach fiinf Jahren). Noch nicht
akkreditierte Laboratorien werden alle zwei bis drei Jahre von Swissmedic inspiziert. Medizini-
sche Laboratorien, die im aussermedizinischen Bereich genetische Untersuchungen zu beson-
ders schiitzenswerten Eigenschaften durchfihren, benétigen eine Bewilligung.

Gestitzt auf die Aussagen der Aufsichtsbehdrden und die befragten Laboratorien beurtei-
len wir die Beaufsichtigung der im medizinischen Bereich tatigen Laboratorien als zweckmassig.
Die gesetzlichen Vorgaben werden eingehalten und angemessen umgesetzt. Den Kontrollrhyth-
mus und die differenzierte Kontrolltiefe je Instrument erachten wir als angemessen und effi-
zient. Zum einen ermdglicht dieses Kontrollsystem eine hohe Kontrolldichte. Zum anderen wer-
den die Instrumente hinsichtlich Umfang und Inhalt differenziert umgesetzt. Den mit der Uber-
wachung der Laboratorien einhergehenden Aufwand erachten wir zur Qualitatssicherung fir
gerechtfertigt. Ebenfalls positiv ist, dass die von der SAS durchgefiihrte Uberwachungsarbeit
von den Aufsichtsbehorden und den Laboratorien als fachlich gut beurteilt und geschatzt wird.
Zudem wird der regelmassige Austausch des BAG bzw. von fedpol mit der SAS von den Beteilig-
ten als wichtig und wertvoll beurteilt. Die Aufsicht tber die im medizinischen Bereich tatigen
Laboratorien ist unseres Erachtens gemadss GUMG gewahrleistet. Die Aufsicht (iber das im aus-
sermedizinischen Bereich tatige Laboratorium scheint ebenfalls gut zu funktionieren. Aus der

Befragung haben sich keine Hinweise auf diesbezligliche Probleme ergeben.
Die Aufsicht iiber das Screening von Neugeborenen ist gewdhrleistet.

Die Aufsicht Gber das Neugeborenen-Screening wird vom BAG wahrgenommen. Voraussetzung

fiir die Durchfiihrung einer genetischen Untersuchung im Rahmen des Screenings ist ein bewil-

INFRAS | 3. April 2025 | Beurteilung und Empfehlungen



52|

ligtes Anwendungskonzept. Zudem bestehen Melde- und Berichterstattungspflichten gegen-
Uber dem BAG. Aktuell wird das Neugeborenen-Screening einzig vom Kinderspital Ziirich durch-
gefiihrt. Aktuell werden 11 Krankheiten im Rahmen des Neugeborenen-Screenings untersucht.
Jahrlich wird bei ca. 80'000 bis 90'000 Neugeborenen ein Screening durchgefiihrt.

Gestitzt auf die Befragung beurteilen wir den Vollzug als eingespielt und problemlos. Es
bestehen keine Hinweise, dass die Anwendungskonzepte unzureichend geprift wiirden oder

der Bewilligungstrager gewisse Pflichten nicht einhalten wiirde.

4.1.2. Zweckmassigkeit des GUMG
Frage 2: Wie sind die Eignung der Organisation und die Regelung des Vollzugs zu beurteilen?

Die Organisation und die Regelung der Aufsicht iiber die Laboratorien sind zweckmdissig.
Wir teilen die Einschatzung der Befragten, dass die Aufteilung der Zustandigkeit der Aufsicht
Uber die Laboratorien in den GUMV- (BAG) und den VDZV-Bereich (fedpol) zweckmassig ist.
Aufgrund des Bezugs des VDZV-Bereichs zum Strafrechtsbereich (Laboratorien und DNA-Pro-
file) ist es gerechtfertigt, dass der VDZV-Bereich von fedpol beaufsichtigt wird.

Die Regelung der Aufsicht tiber die Laboratorien beurteilen wir in Ubereinstimmung mit
den Beteiligten (BAG und fedpol in Zusammenarbeit mit der SAS) und Betroffenen (Laborato-
rien) als angemessen. Die Kombination von Bewilligung bzw. Anerkennung, Akkreditierung, Be-
gutachtungen (bzw. Uberwachungsaudits) und Re-Akkreditierung ist ein zentrales Element zur
Gewahrleistung der Aufsicht Uiber die Laboratorien und die Sicherstellung deren Qualitat. Ein
zweites zentrales Element ist, dass die Begutachtungen bei den akkreditierten Laboratorien
durch die fachlich kompetente und unabhangige SAS nach internationalen Normen vorgenom-
men werden. Dies entlastet die Aufsichtsbehorden, beugt allfalligen Interessenskonflikten vor

und stellt eine hohe fachliche Kompetenz der Uberwachungstatigkeiten sicher.

Die Aufsicht iiber das Neugeborenen-Screening ist zweckméissig organisiert und geregelt.
Falls die Anzahl der potenziell fiir ein Screening geeigneten Krankheiten in Zukunft deutlich
steigt, diirfte das aktuelle Bewilligungsverfahren zu aufwdndig sein.

Gestitzt auf die Befragung beurteilen wir die Organisation und die Regelung der Aufsicht iber
das Neugeborenen-Screenings bisher als zweckmassig. Wir finden es richtig, dass nur ausge-
wahlte, therapierbare Krankheiten gescreent werden und als Voraussetzung fiir deren Bewilli-
gung entsprechende Anwendungskonzepte verlangt werden. Die Zustandigkeit des BAG fir die
Aufsicht Gber das Neugeborenen-Screening ist unbestritten. Die Befragung bestatigt, dass die
bisherige Regelung des Bewilligungsverfahrens eine zweckmassige Auswahl an gescreenten

Krankheiten gewahrleistet.
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Wir teilen den Hinweis aus der Befragung, dass das Bewilligungsverfahren tberprift wer-
den musste, falls sich die Anzahl in das Screening integrierbarer Krankheiten kiinftig deutlich
erhéhen wirde und ein entsprechender Nachfragedruck bestiinde. Das heutige Verfahren ware
dafir zu langwierig und vor allem zu aufwandig. In einem ersten Schritt misste diskutiert wer-
den, ob neu ein breiter Ansatz beim Neugeborenen-Screening verfolgt werden soll. Falls ja,
konnte in einem zweiten Schritt ein neuer Vollzugsansatz — beispielsweise mit Festlegung der

zu screenenden Krankheiten durch eine zentrale Stelle - geprift werden.

4.1.3. Wirksamkeit des GUMG
Frage 3: Welche beabsichtigten und nichtbeabsichtigten Wirkungen sind bisher ersichtlich?

Die Laboratorien halten die Vorgaben des GUMG ein. Dies triigt zur Gewdhrleistung deren
Qualitdt bei.
Die Befragung zeigt, dass die Qualitat der Analysen der im medizinischen Bereich tatigen Labo-
ratorien grundsatzlich hoch ist und die Laboratorien die Vorgaben des GUMG (inkl. GUMYV und
VDZV) einhalten. Die Kombination von Akkreditierung, Uberwachungsaudits (mit Schwerpunkt-
themen) und Re-Akkreditierung gewahrleistet die Einhaltung der gesetzlichen Vorgaben und
die Qualitdt der Laboratorien. Bestétigt wird dies dadurch, dass die Ergebnisse der Uberpri-
fungsaudits und der Ringversuche gemaéss den Aufsichtsbehdrden grundséatzlich sehr gut sind.
Allfallige Abweichungen wiirden analysiert und behoben. Die Befragung bestatigt, dass die La-
boratorien bei den zu analysierenden Proben priifen, ob die formalen Anforderungen erfiillt
sind und bei Unklarheiten oder Auffalligkeiten nachfragen. Damit tragen sie auch zur Umset-
zung der Vorgaben durch die veranlassenden Gesundheitspersonen bei. Weiter stellen sie si-
cher, dass bei einer Weitergabe von Auftragen an auslandische Laboratorien nur mit akkredi-
tierten Laboratorien zusammengearbeitet wird.

Die Befragung zeigt zudem, dass das GUMG auch zu einer Verbesserung der Qualitat des
Laboratoriums beigetragen hat, das im nicht-medizinischen Bereich tatig ist. Dieses Laborato-
rium fuhrte ein Qualitdtsmanagementsystem ein, um die gesetzlichen Vorgaben zu erfillen.

Dies habe zu einer Verbesserung der Prozesse beigetragen.

Die im medizinischen Bereich téitigen Gesundheitsfachpersonen veranlassen die genetischen
Untersuchungen grundsiitzlich gemdss den Vorgaben des GUMG. In einzelnen Fiillen diirften
die Vorgaben jedoch weniger gut umgesetzt werden.

Gestitzt auf die Befragung schliessen wir, dass die Vorgaben des GUMG im medizinischen Be-
reich von den entsprechenden Gesundheitsfachpersonen —insbesondere den medizinischen

Genetikerinnen und Genetikern sowie den spezialisierten Facharztinnen und Fachéarzten —in
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der Regel gut umgesetzt werden. Da die breite Arzteschaft mogliche Falle fiir genetische Unter-
suchungen an medizinische Genetikerinnen und Genetiker weiterleiten, sind diesbeziglich
auch nicht sehr viele problematische Falle zu erwarten. Diese insgesamt positive Beurteilung
wird durch die Umfrage bei den Kantonsarztinnen und Kantonsarzten bestatigt, die keine ver-
breiteten Hinweise auf Probleme bei der Umsetzung der Vorgaben des GUMG im medizini-
schen Bereich ergab. Die Umsetzung des Neugeborenen-Screenings scheint gestitzt auf die
Befragung ebenfalls gut zu funktionieren.

Gleichwohl deutet die Befragung darauf hin, dass die Vorgaben des GUMG von einzelnen
Spezialistinnen und Spezialisten sowie der breiten Arzteschaft in einzelnen Fillen weniger gut
umgesetzt werden. Berichtet wird zum einen, dass sich vereinzelte Spezialistinnen und Spezia-
listen bei der Aufklarung und der Beratung teilweise nicht an die Vorgaben des GUMG und gan-
gige Standards hielten.> Zum anderen gebe es verschiedene Unstimmigkeiten bei der Umset-
zung der Vorgaben des GUMG durch die breite Arzteschaft. Insbesondere die Laboratorien be-
richten von formalen Fehlern bei der Veranlassung durch Arztinnen und Arzten, die ohne bes-
seres Wissen genetische Untersuchungen aus einem fachfremden Bereich oder in einer unzu-
lassigen Situation veranlassen wollen oder von Fallen, bei denen inhaltliche Vorgaben nicht
konsequent und angemessen umgesetzt wiirden. Diese Unstimmigkeiten werden vor allem auf
unzureichendes Wissen der Arzteschaft zuriickgefiihrt.

Gestitzt auf die Befragung kdnnen wir das Ausmass der Félle, in denen die Vorgaben des
GUMG im medizinischen Bereich von den Gesundheitsfachpersonen nicht eingehalten werden,
nicht beurteilen. Wir gehen jedoch davon aus, dass diese Falle nur eine Minderheit der veran-
lassten genetischen Untersuchungen betreffen. Die Laboratorien nehmen eine wichtige Quali-
tatssicherungsfunktion ein, indem insbesondere formale Fehler und unzulassige Veranlassun-

gen durch Rickfragen bis zu einem gewissen Grad geklart und vermieden werden kénnen.

Bei der Aufklédrung, der Beratung und der Mitteilung von Ergebnissen zu genetischen Unter-
suchungen im medizinischen Bereich besteht Optimierungsbedarf, insbesondere in der Préina-
taldiagnostik.

Gestitzt auf die Befragung schliessen wir, dass die Aufklarung, die Beratung und die Mitteilung
der Ergebnisse bei genetischen Untersuchungen im medizinischen Bereich grundsatzlich gut
umgesetzt werden, jedoch noch Optimierungsbedarf besteht, insbesondere bei der Pranataldi-
agnostik. Gemass Angaben von medizinischen Fachpersonen wird zum einen der Begriff der
«Nichtdirektivitat» vereinzelt falsch interpretiert, auch von Spezialistinnen und Spezialisten.
Die nichtdirektive Beratung musse die Situation der Patientinnen und Patienten bericksichti-

gen und dirfe nicht ausschliessen, eine medizinische Empfehlung abzugeben. Zum anderen

54 Siehe nachsten Abschnitt zur Aufkldrung und Beratung.
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fehle teilweise das Verstandnis flr den Unterschied zwischen einer Risikoabklarung und einer
Diagnose, was zu Fehlinterpretationen und Problemen bei der Mitteilung der Ergebnisse fiih-
ren kénne. Ebenso gewichtig erachten wir die aus Sicht von Patientinnen und Patienten gemel-
deten Hinweise auf eine unzureichende Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse
bei pranatalen genetischen Untersuchungen. Erstens sei den Frauen teilweise nicht bewusst,
dass eine genetische Untersuchung durchgefiihrt werde, diese freiwillig sei und was untersucht
werde. Zweitens geniigten die Aufklarung und die Mitteilung der Ergebnisse nicht. Es wird be-
statigt, dass der Unterschied zwischen einer Risikoabklarung und einer Diagnose zu wenig klar
gemacht werde. Zudem werde zu wenig auf die Moglichkeit von falsch-positiven Ergebnissen
eingegangen. Weiter wiirden die moglichen Implikationen der Ergebnisse vor der Durchfiihrung
der Untersuchung ungeniigend angesprochen. Drittens wiirden die Frauen von der Arzteschaft

kaum an unabhangige Informations- und Beratungsstellen weitergeleitet.

Bei genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich diirften die Vorgaben des
GUMG aufgrund der guten Zusammenarbeit zwischen den Anbietenden von Tests und den
Veranlassenden gut umgesetzt werden.

Die Befragung zeigt, dass das Angebot an genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen
Bereich zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften in der Schweiz von wenigen grdsseren
Anbietenden dominiert wird. Diese Anbietenden arbeiten mit den Veranlassenden zusammen
und schulen sie in den Bereichen Aufklarung, Probeentnahme sowie Ergebnistibermittlung und
-interpretation. Zudem stehen sie bei Fragen zu Anforderungen und Vorgaben —insbesondere
zum Geltungsbereich der jeweiligen Untersuchung gemass GUMG — zur Verfligung. Aufgrund
dieser Zusammenarbeit und der Riickmeldung von Veranlassenden, dass die gesetzlichen An-
forderungen einfach einzuhalten seien, schliessen wir, dass die Vorgaben des GUMG in der Re-
gel eingehalten werden. Es ist jedoch nicht auszuschliessen, dass die Vorgaben in Einzelfallen
nicht eingehalten werden. Beispielsweise bestehen Hinweise, dass einzelne Gesundheitsfach-
personen gewisse genetische Untersuchungen veranlasst haben kénnten, die eigentlich dem
medizinischen Bereich hatten zugeordnet werden missen und deshalb nicht hatten veranlasst

werden dirfen.

Bei den Arbeitgebern und Versicherern gibt es keine Hinweise, dass die Durchfiihrungs- und
Verwertungsverbote des GUMG nicht eingehalten werden.

Die Befragung deutet darauf hin, dass genetische Untersuchungen fiir Arbeitgeber und Versi-
cherer eine geringe Relevanz aufweisen und diese sich grundsatzlich an die Durchfiihrungs-

und Verwertungsverbote des GUMG halten.
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Es bestehen Hinweise, dass die «Direct-to-Consumer»-Regelung fiir Unternehmen mit Sitz in
der Schweiz nicht vollstéindig eingehalten wird.

Die Einhaltung der «Direct-to-Consumer»-Regelung fir Unternehmen mit Sitz in der Schweiz

wurde nicht vertieft geprift. Seitens der Befragten (inkl. Kantonsdrztinnen und Kantonsarzte)
gingen keine Hinweise auf Probleme ein. Gleichwohl zeigte eine Internetsuche, dass einzelne
Schweizer Unternehmen Uber ihre Webseite beispielsweise im Erndahrungsbereich Gentests

vertreiben, die besonders schiitzenswerten Eigenschaften betreffen.

Das GUMBG trdigt zu einer unerwiinschten Verlagerung von genetischen Untersuchungen im
aussermedizinischen Bereich zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften zu ausléidndischen
Internetangeboten bei.

Die Befragung weist darauf hin, dass heute im Vergleich zur Situation vor der Revision des
GUMG deutlich weniger genetische Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich zu beson-
ders schiitzenswerten Eigenschaften veranlasst werden. Gleichzeitig wird eine Erhéhung der
Nachfrage nach auslandischen Internetangeboten von «Direct-to-Consumer»-Gentests in die-
sem Bereich vermutet. Gestlitzt auf die Befragung schliessen wir, dass die mit dem GUMG ein-
geflihrte Regulierung dieser Untersuchungen wesentlich zur vermuteten Verlagerung zu aus-
landischen Internetangeboten beigetragen hat. Erstens wurde der direkte Verkauf dieser Tests
(v.a. Lifestyle-Analysen) an Kundinnen und Kunden untersagt. Zweitens filhren Unklarheiten
bei der Abgrenzung zwischen genetischen Untersuchungen im medizinischen und im ausserme-
dizinischen Bereich dazu, dass verschiedene Gesundheitsfachpersonen bei der Veranlassung
dieser Tests zurilickhaltend sind. Drittens sind die zur Veranlassung berechtigten Fachpersonen
(inkl. der entsprechenden Anforderungen an deren Aus- und Weiterbildung) beschrankt wor-
den. Viertens stellen einzelne Anforderungen an die Durchfiihrung der Untersuchungen (z.B.
Probeentnahme im Beisein der veranlassenden Person) eine gewisse Hemmschwelle fir die
Durchfiihrung der Untersuchungen dar. Die vermutete Verlagerung von genetischen Untersu-
chungen im aussermedizinischen Bereich zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften zu aus-
landischen Internetangeboten von «Direct-to-Consumer»-Gentests ist aus Sicht des GUMG un-

beabsichtigt und unerwiinscht.

4.1.4. Licken oder Schwachstellen in der Gesetzesgrundlage

Frage 4: Gibt es Hinweise darauf, dass die Gesetzesgrundlage Liicken oder Schwachstellen
aufweist? Wenn ja, welche?

Das GUMG weist nur wenige Liicken auf, darunter insbesondere die von Gesundheitsfachper-

sonen teilweise als unklar wahrgenommene Abgrenzung zwischen genetischen Untersuchun-
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gen im medizinischen und aussermedizinischen Bereich sowie, dass gewisse Fachpersonen mit
entsprechender Ausbildung nicht zur Veranlassung von genetischen Untersuchungen im aus-
sermedizinischen Bereich zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften berechtigt sind.
Gestutzt auf die Befragung schliessen wir, dass das GUMG (inkl. GUMV und VDZV) kaum Liicken
aufweist. Die Aufsicht (iber die Laboratorien und das Neugeborenen-Screenings ist zweckmas-
sig geregelt. Das gestufte Konzept von zugelassenen Veranlassenden und Vorgaben fir geneti-
sche Untersuchungen in unterschiedlichen Bereichen ist unbestritten und wird von allen be-
fragten Akteursgruppen breit unterstiitzt. Die Regelung des Verkaufs von «Direct-to-Consu-
mer»-Gentests fir Unternehmen mit Sitz in der Schweiz erachten wir ebenfalls als koharent
und zweckmadssig. Die Herausforderungen liegen vor allem bei der Umsetzung der Vorgaben
durch die Gesundheitsfachpersonen, insbesondere bei der Aufklarung, Beratung und Mittei-
lung der Ergebnisse bei genetischen Untersuchungen im medizinischen Bereich. Gleichwohl
zeigt sich, dass die gesetzlichen Grundlagen einzelne Schwachstellen aufweisen:
= Wir teilen die Kritik mehrerer Befragter, dass die in Art. 25 GUMV definierte Frist fiir die
Aufbewahrung von Untersuchungsberichten durch Laboratorien von fiinf Jahren zu kurz ist.
Zum einen konnen die Ergebnisse genetischer Untersuchungen fiir die Betroffenen und de-
ren Nachkommen léngerfristig relevant sein. Zum anderen kénnte durch eine langere Aufbe-
wahrungsfrist fir Untersuchungsberichte eine gewisse Angleichung an die kantonalen Vor-
schriften zur Aufbewahrung von Patientendossiers erzielt werden, die iblicherweise eine
langere Frist vorsehen (beispielsweise 10 Jahre im Kanton Zirich). Demgegeniber erachten
wir die bestehende Regelung fiir die Aufbewahrung von Proben und genetischen Rohdaten
als ausreichend. Erstens kdnnen mit dem Einverstandnis der Betroffenen auch die langere
Aufbewahrung von Proben und genetischen Daten vereinbart werden (z.B. fur allfallige zu-
kiinftige Nachuntersuchungen, Qualitdtssicherung oder wissenschaftliche Zwecke). Zweitens
ist idie systematische Aufbewahrung von Proben und genetischen Rohdaten bei Routineun-
tersuchungen vergleichsweise aufwandig. Drittens kdnnen bei Bedarf neue Proben entnom-
men und Rohdaten gewonnen werden.
= Bei den genetischen Untersuchungen im medizinischen Bereich wird kritisiert, dass nicht ein-
deutig definiert sei, liber welche Aus-, Weiter- und Fortbildungen die Veranlassenden und
insbesondere die beratenden Fachpersonen verfligen mussten. Wir teilen diese Kritik, sehen
jedoch keinen Handlungsbedarf. Bei den Veranlassenden dirfte die heutige Regelung in den
meisten Fallen unproblematisch sein. Zudem werden die zur Verglitung berechtigten Veran-
lassenden in der Krankenpflege-Leistungsverordnung (KLV) indirekt eingeschrankt. Betref-
fend die genetische Beratung arbeiten die SGMG und die FMH an einer beruflichen Anerken-

nung der Fachpersonen, die genetischen Beratungen durchfihren, inkl. Definition der Anfor-
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derungen an deren Kompetenzen sowie Aus- und Weiterbildung.>> Damit durfte auch geklart
werden, an welche «fachkundigen Personen» veranlassende Arztinnen und Arzte eine gene-
tische Beratung nach Art. 21 Abs. 2 GUMG delegieren dirfen. Dies ist insbesondere auch mit
Bezug zur Tatigkeit von Genetic Counsellors relevant (vgl. Kapitel 4.1.5).

= Die Kritik, dass der Begriff der nichtdirektiven Beratung im Gesetz nicht definiert ist, was zu
einer teilweise unterschiedlichen Umsetzung fiihre, konnen wir ebenfalls nachvollziehen.
Unseres Erachtens sollte dieser Begriff jedoch nicht im GUMG, sondern in einschldgigen Do-
kumenten der Fachgesellschaften (z.B. SGMG, SGGG) oder der Schweizerischen Akademie
der Medizinischen Wissenschaften (SAMW)>® prazisiert werden.

= Die Abgrenzung zwischen genetischen Untersuchungen in verschiedenen Regelungsberei-
chen des GUMG (v.a. medizinischer und aussermedizinischer Bereich) wird verschiedentlich
als unklar wahrgenommen. Dies hat bei Gesundheitsfachpersonen, die zur Veranlassung von
genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich zu schiitzenswerten Eigen-
schaften berechtigt sind, zur Zurtickhaltung und vereinzelt vermutlich auch zu unzulassigen
Veranlassungen gefiihrt. Auf Ebene GUMG und GUMV sehen wir jedoch keinen Handlungs-
bedarf. Viel eher kdnnten Abgrenzungsfragen Uber erganzende Materialien zu den gesetzli-
chen Grundlagen (z.B. Merkblatter) sowie in der Aus- und Weiterbildung geklart werden.

= Wir teilen die Kritik, dass gewisse Fachpersonen aus gesundheitsnahen Berufen mit entspre-
chender Aus- oder Weiterbildung (z.B. Erndhrungswissenschaftlerinnen und Erndhrungswis-
senschaftler Bsc oder Msc) nicht zur Veranlassung von genetischen Untersuchungen im
aussermedizinischen Bereich zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften berechtigt sind.
Eine Erweiterung der zur Veranlassung berechtigten Fachpersonen konnte moglicherweise
auch zur vermehrten Durchfiihrung dieser Untersuchung in der Schweiz und einer Reduktion
deren vermuteten Verlagerung zu auslandischen Internetangeboten beitragen. Anzumerken
ist, dass empirische Erkenntnisse bezliglich der Nutzung auslandischer Angebote in der

Schweiz und der entsprechenden Dynamiken fehlen

4.1.5. Einfluss von Kontextfaktoren

Frage 5: Welche relevanten Kontextfaktoren begiinstigen oder hindern die Umsetzung des
GUMG?

Die Umsetzung des GUMG wird massgeblich von Kontextfaktoren beeinflusst. Als besonders
relevant erachten wir die dynamische Entwicklung von Analyse- und Therapieméglichkeiten,

den Mangel an medizinischen Genetikerinnen und Genetikern, gewisse Wissensdefizite bei

55 Vgl. Kapitel 3.2.2, Fussnote 29.
56 Beispielsweise hat die SAMW (2011) einen Leitfaden zur Genetik im medizinischen Alltag publiziert. Der Begriff der nichtdirek-
tiven Beratung wird jedoch nicht ndher ausgefiihrt.
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der Arzteschaft, die kantonale Aufsicht iiber die Gesundheitsfachpersonen, die erforderlichen

Kostengutsprachen zur Vergiitung genetischer Untersuchungen im medizinischen Bereich und

das breite auslédndische Internetangebot von «Direct-to-Consumer»-Gentests.

Aus den folgenden Griinden erachten wir die genannten Kontextfaktoren und deren Bezug zur

Gesetzgebung fiir die Umsetzung des GUMG als besonders relevant:

= Die rasche Entwicklung von Analyse- und Therapieméglichkeiten wird die Nachfrage nach
genetischen Untersuchungen in allen Regelungsbereichen des GUMG erhéhen. Zum einen
wird sich die Frage stellen, ob die heutige Regelung des Vollzugs (insbesondere beim Neuge-
borenen-Screening) noch angemessen ist. Bei nicht wesentlich héheren Kapazitaten in der
Schweiz wird sich zum anderen der Druck zur unerwiinschten Verlagerung von genetischen
Untersuchungen ins Ausland verstarken. Hinweise aus der Befragung deuten darauf hin, dass
dies neben den genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich und der Erstel-
lung von DNA-Profilen im Zivil- und Verwaltungsbereich vermehrt auch genetische Untersu-
chungen im medizinischen Bereich betreffen kdnnte.

= Die Kapazitaten der medizinischen Genetikerinnen und Genetiker sind ein kritischer Er-
folgsfaktor fiir die Umsetzung des GUMG im medizinischen Bereich. Der heute bestehende
Mangel an diesen Spezialistinnen und Spezialisten fiihrt zu langen Wartezeiten fiir geneti-
sche Untersuchungen und zu einem Risiko von Qualitatseinbussen, indem schwierigere Falle
weniger oft weitergeleitet werden. Wir unterstiitzen den Vorschlag mehrerer Befragter, dass
die medizinischen Genetikerinnen und Genetiker durch Genetic Counsellors entlastet wer-
den konnten. Die Genetic Counsellors Gibernehmen Arbeiten, die keine facharztliche Exper-
tise verlangen, beispielsweise die Beantwortung von nicht-medizinischen Fragen von Patien-
tinnen und Patienten.

= Die Befragung zeigt, dass bei den spezialisierten Facharztinnen und Facharzten vereinzelt so-
wie der breiten Arzteschaft in grésserem Ausmass Wissensdefizite betreffend genetische
Untersuchungen sowie Anforderungen und Vorgaben des GUMG bestehen. Die Wissensdefi-
zite beziehen sich vor allem auf die Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse, bei
der breiten Arzteschaft zudem auf die Veranlassung von genetischen Untersuchungen. Die
Wissensdefizite fiihren dazu, dass insbesondere die Aufklarung, Beratung und Mitteilung der
Ergebnisse nicht immer die Vorgaben des GUMG erfiillen. Die Riickmeldungen einzelner Mit-
glieder der Begleitgruppe zeigen jedoch, dass im Aus-, Weiter- und Fortbildungsangebot der
breiten Arzteschaft kein unmittelbarer Handlungsbedarf besteht.>” Die von mehreren Be-
fragten vorgeschlagene Option einer starkeren Einschrankung der zur Veranlassung berech-
tigten Arztinnen und Arzte erachten wir nicht als notwendig. Erstens iibernehmen die Labo-

ratorien gemass Aussagen von Befragten freiwillig bestimmte Kontrollfunktionen. Zweitens

57 Vgl. Kapitel 3.2.3, Fussnote 34.
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gehen wir davon aus, dass diejenigen Arztinnen und Arzte, die regelmissig genetische Un-
tersuchungen veranlassen, bei allfilligen Wissensliicken in der medizinischen Genetik be-
strebt sein werden, diese durch Fortbildungen oder Riicksprache mit Kolleginnen und Kolle-
gen zu schliessen

= Unseres Erachtens ist die kantonale Aufsicht Gber die veranlassenden Gesundheitsfachper-
sonen bisher nicht ausreichend sichergestellt. Zum einen fihren die kantonalen Gesund-
heitsbehorden bisher keine aktiven und systematischen Kontrollen der Einhaltung der ge-
setzlichen Vorgaben durch. Uber das Meldesystem diirften sie nur von einzelnen, besonders
schwerwiegende Féllen erfahren. Zum anderen zeigen die Evaluationsergebnisse, dass bei
der Umsetzung der Anforderungen und Vorgaben des GUMG durch die veranlassenden Ge-
sundheitsfachpersonen Optimierungsbedarf besteht. Die Hinweise auf einzelne Schweizer
Unternehmen, die die «Direct-to-Consumer»-Regelung nicht einhalten, deuten ebenfalls auf
einen Handlungsbedarf hin. Es liegt in der Verantwortung der kantonalen Gesundheitsbe-
horden, ob und inwieweit sie die Aufsicht (iber die veranlassenden Gesundheitsfachperso-
nen intensivieren wollen.

= Die Vergiitung von genetischen Untersuchungen ist in der Krankenpflege-Leistungsverord-
nung (KLV) geregelt. Fir die Vergltung von genetischen Untersuchungen im medizinischen
Bereich holen die Veranlassenden in der Regel eine Kostengutsprache bei den Krankenversi-
cherern ein. Die definitive Kostenlibernahme der Untersuchungen ist je nach Entscheiden
der Versicherer mit Unsicherheiten verbunden. Hinweise aus der Befragung zeigen, dass Ab-
lehnungen dazu fiihren kdnnen, dass medizinische genetische Tests aus Kostengriinden im
Ausland durchgefiihrt werden.

= Die auslandischen Internetangebote von «Direct-to-Consumer»-Gentests beziehen sich vor
allem auf Lifestyle-Analysen, Vaterschaftstests und Ahnenforschungstests. Die Qualitat die-
ser Analysen und der Datenschutz sind in der Regel nicht sichergestellt. Aber vor allem bein-
halten die Angebote keine Aufklarung und Beratung. Das Ausmass der von der Schweizer Be-
volkerung liber auslandische Internetangebote bezogenen «Direct-to-Consumer»-Gentests
ist jedoch nicht bekannt. Aufgrund der weiteren Entwicklung der Analysemaoglichkeiten ge-
hen wir davon aus, dass sich das auslandische Internetangebot weiter erhéht und eventuell
auch kostenmassig noch attraktiver wird. Dies kdnnte die Nachfrage der Schweizer Bevolke-
rung nach auslandischen Internetangeboten weiter erhohen und zur weiteren Verlagerung
der Nachfrage von genetischen Untersuchungen ins Ausland beitragen. Gemass GUMG ist
dies jedoch bei allen genetischen Untersuchungen mit Ausnahme von Tests im aussermedizi-
nischen Bereich zu nicht schiitzenswerten Eigenschaften unerwiinscht. Da das auslandische
Internetangebot und dessen Nutzung durch die Schweizer Bevolkerung tGiber das GUMG

kaum reguliert werden kénnen, bleiben lediglich indirekte Einflussmoglichkeiten.

INFRAS | 3. April 2025 | Beurteilung und Empfehlungen



161

Folgende weitere Kontextfaktoren erachten wir fir die Umsetzung des GUMG ebenfalls als re-

levant:

= Die Befragung zeigt, dass der Wissensstand der breiten Bevdlkerung zu genetischen Unter-
suchungen gering ist. Mit Ausnahme von Personen, die sich aufgrund eigener Krankheiten
oder Krankheiten in der Familie bereits mit genetischen Untersuchungen auseinandergesetzt
hatten, sei die Schweizer Bevolkerung in der Regel kaum Uber genetische Untersuchungen
informiert. Auffallend finden wir, dass auch Frauen, die pranatale genetische Untersuchun-
gen durchfiihren méchten, tendenziell wenig tber diese Untersuchungen informiert sind.
Der insgesamt geringe Wissensstand der breiten Bevdlkerung ist zum einen fiir die Wahr-
nehmung der Rechte von Patientinnen und Patienten bei genetischen Untersuchungen im
medizinischen Bereich nicht férderlich. Zum anderen diirften die Nachteile von auslandi-
schen Internetangeboten von Gentests, insbesondere bei Lifestyle-Analysen, Vaterschaftsab-
klarungen und Ahnenforschungstests zu wenig bekannt sein.

= Die Digitalisierung kann die Durchfiihrung genetischer Untersuchungen unterstiitzen. Aus
unserer Sicht sollten digitale Kommunikationsinstrumente von den Veranlassenden soweit
moglich und zweckmassig genutzt werden. Beispielsweise konnte vermehrt Giber Videotele-
fonie aufgeklart und beraten oder — falls nétig nach Anpassung der gesetzlichen Grundlagen
- die Probeentnahme bei genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich un-
terstiitzt durch Videotelefonie zuhause vorgenommen werden. Damit kénnten die geneti-
schen Untersuchungen einfacher zuganglich gemacht werden.

* Eine gute Zusammenarbeit zwischen der zuweisenden Arzteschaft und den medizinischen
Genetikerinnen und Genetikern ist fiir die Durchflihrung genetischer Untersuchungen sehr
wichtig. Die Befragung zeigt, dass diesbezliglich noch Verbesserungspotenziale bestehen,
zum einen bei der Zuweisung (v.a. Zustandigkeiten und Abldufe), zum anderen im Hinblick

auf die Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse (Einbezug der Zuweisenden).

4.2. Gesamtbeurteilung
Wir ziehen eine insgesamt positive Bilanz zur Zweckmassigkeit des GUMG, dessen Umsetzung
und den bisherigen Wirkungen auf die Laboratorien sowie die veranlassenden Gesundheits-

fachpersonen.

Die mit dem revidierten GUMG eingefiihrten gesetzlichen Regelungen sind zweckmdissig.
Aus unserer Sicht sind die mit dem revidierten GUMG (inkl. GUMV und VDZV) eingeflihrten
Regelungen geeignet, die im Zweckartikel des GUMG aufgefiihrten Ziele zu erreichen. Bestatigt
wird dies zum einen durch die breite Anerkennung und hohe Akzeptanz der gesetzlichen Rege-

lungen durch die befragten Akteure. Zum anderen weist die Evaluation auf einzelne Optimie-
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rungsmoglichkeiten, nicht jedoch schwerwiegendere gesetzliche Liicken oder Schwachstellen
hin. Im Hinblick auf die Ziele des GUMG besonders positiv beurteilen wir die Akkreditierungs-
pflicht fur die Laboratorien, die nach unterschiedlichen Geltungsbereichen des GUMG differen-
zierten Anforderungen und Vorgaben zur Veranlassung und Durchfiihrung der genetischen
Untersuchungen sowie die «Direct-to-Consumer»-Regelung fiir Unternehmen mit Sitz in der
Schweiz. Allenfalls misste der Vollzug des Neugeborenen-Screenings tUberprift werden, falls

kiinftig deutlich mehr Krankheiten in das Screening integriert werden sollen.

Das GUMG wird im Zustéindigkeitsbereich der Bundesbehérden gut umgesetzt.

Zum einen beurteilen wir die Beaufsichtigung der Laboratorien durch das BAG und fedpol (in
Zusammenarbeit mit der SAS) als zweckmassig, angemessen und effizient. Das differenzierte
Priif-, Uberwachungs- und Kontrollsystem stellt die Qualitdt der Laboratorien sicher. Zum ande-
ren wird die Aufsicht liber das Neugeborenen-Screening durch das BAG gut wahrgenommen.
Die bisherige Regelung und Umsetzung des Neugeborenen-Screenings gewahrleisten eine

zweckmadssige Auswahl an gescreenten Krankheiten.

Die Laboratorien und die Gesundheitsfachpersonen setzen die genetischen Untersuchungen
zu einem grossen Teil gemdss den Vorgaben des GUMG um.

Unbestritten ist, dass die Analysen der Laboratorien eine hohe Qualitat aufweisen und die
Aufsicht die Einhaltung der gesetzlichen Vorgaben gewahrleistet. Die im medizinischen Bereich
tatigen Gesundheitsfachpersonen veranlassen die genetischen Untersuchungen grundsatzlich
gemass den Vorgaben des GUMG. Optimierungsbedarf besteht vor allem bei der Aufklarung,
der Beratung und der Mitteilung der Ergebnisse, insbesondere bei pranatalen genetischen Un-
tersuchungen. Die Umsetzung der Vorgaben des GUMG bei genetischen Untersuchungen im
aussermedizinischen Bereich zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften scheint aufgrund
der Zusammenarbeit zwischen den Anbietenden von Tests und den Veranlassenden ebenfalls

gut zu funktionieren.

Die grésste Herausforderung fiir die Zielerreichung des GUMG ist die Inanspruchnahme aus-
Iéindischer Internetangebote.

Die grosste Herausforderung fir die Zielerreichung des GUMG sehen wir in der Inanspruch-
nahme auslandischer Internetangebote von Gentests durch die Schweizer Bevolkerung, inkl.
der von den Befragten vermuteten Verlagerung der Nachfrage nach Gentests (v.a. von geneti-
schen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich zu besonders schiitzenswerten Eigen-
schaften) von der Schweiz zu auslandischen Anbietenden. Aufgrund der weiteren Entwicklung

der Analysemaoglichkeiten gehen wir zudem davon aus, dass die Nachfrage nach auslandischen
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Internetangeboten kiinftig zunehmen kénnte. Die Inanspruchnahme auslandischer Internetan-
gebote ist aus Sicht GUMG deshalb problematisch, weil sie vor allem auch genetische Untersu-
chungen wie Lifestyle-Analysen, Vaterschaftsabklarungen und Ahnenforschungstests betrifft,
die durch das GUMG zur Sicherstellung deren Qualitat, der Verhinderung von Missbrdauchen
und zum Schutz der betroffenen Personen reguliert sind. Zum einen sind in der Regel die Quali-
tat dieser Analysen und der Datenschutz nicht sichergestellt. Zum anderen beinhalten diese
«Direct-to-Consumer»-Angebote keine Aufklarung und Beratung. Aus der Befragung resultieren
zudem Hinweise, dass auch genetische Untersuchungen im medizinischen Bereich im Ausland
durchgefiihrt werden kdnnten. Da die ausldndischen Internetangebote kaum reguliert werden
kdnnen,® sollte darauf hingearbeitet werden, dass die Schweizer Bevélkerung genetische Un-
tersuchungen moglichst nach den Vorgaben des GUMG veranlassen lasst. Dies kann mit zwei
Stossrichtungen unterstiitzt werden:
= Erstens sollte das inlandische Angebot an genetischen Untersuchungen im medizinischen
und aussermedizinischen Bereich sowie bei DNA-Analysen im Vergleich zu ausldandischen
bzw. Internet-Angeboten moglichst attraktiv sein. Dies betrifft u.a. deren Zuganglichkeit
(inkl. Wartefristen), die Qualitat der Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse so-
wie die Kosten der Gentests und den damit verbundenen Aufwand fiir die betroffenen Per-
sonen.
= Zweitens sollte der Wissenstand der Bevélkerung zu genetischen Untersuchungen — insbe-
sondere zu den Nachteilen von auslandischen Internetangeboten von «Direct-to-Consu-
mer»-Gentests — durch eine aktivere und intensivere Kommunikation der Behérden und

allenfalls auch der Gesundheitsfachpersonen (bzw. deren Verbande) verbessert werden.

4.3. Empfehlungen
4.3.1. Politische Ebene

E1l: Langere Frist fiir die Aufbewahrung von Untersuchungsergebnissen durch Laboratorien

festlegen

Begriindung: Gemass Art. 25 GUMV sind Untersuchungsergebnisse zu genetischen Untersu-
chungen von den Laboratorien wahrend fiinf Jahren aufzubewahren. Da die Resultate fiir die

betroffenen Personen und deren Angehdrigen langerfristig relevant sein kénnen und Patien-

8 Grundséatzlich kénnte der Verkauf von auslandischen Internetangeboten von Gentests in der Schweiz verboten werden. Die
Durchsetzung von nationalen Vorschriften dirfte jedoch an Grenzen stossen. Der Bundesrat (2017) fiihrt in diesem Zusammen-
hang aus, dass Internetangebote auslandischer Unternehmen im Bereich von genetischen Tests mit einseitigen nationalen Re-
gulierungen nur sehr beschrankt beeinflussbar sind. Nach Einschatzung der GUMEK (2013) besteht keine Mdglichkeit, mit einem
Schweizer Gesetz zu verhindern, dass Kundinnen und Kunden aus der Schweiz DTC-Gentests von auslandischen Anbietern Gber
das Internet beziehen. Gestiitzt auf Erfahrungen von Swissmedic mit der Uberwachung der Einfuhr von Medikamenten aus dem
Ausland betont sie, dass sich die Einfuhr von Test-Kits fiir das Sammeln der Proben und die Produkte nicht beschlagnahmen
lassen.
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tendossiers aufgrund kantonaler Vorschriften liblicherweise langer aufzubewahren sind, beur-
teilen wir die heute Ubliche Aufbewahrungsfrist von funf Jahren als zu kurz.

Empfehlung: Wir empfehlen dem BAG, die Festlegung einer Frist von mindestens 10 Jahren flr
die Aufbewahrung von Untersuchungsergebnissen durch Laboratorien ohne Einwilligung der

Betroffenen zu medizinischen Zwecken auf Gesetzesebene zu initiieren.

E2: Berechtigung zur Veranlassung von genetischen Untersuchungen im aussermedizini-
schen Bereich zu besonders schiitzenswerten Eigenschaften auf weitere Fachpersonen
erweitern

Begriindung: Gewisse Fachpersonen aus gesundheitsnahen Berufen sind heute nicht zur Ver-
anlassung von genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich zu besonders
schiitzenswerten Eigenschaften (v.a. Lifestyle-Analysen) berechtigt, obwohl sie eine inhaltlich
relevante und vom Bildungsgrad mit berechtigten Gesundheitsfachpersonen vergleichbare
Ausbildung abgeschlossen haben (z.B. Erndhrungswissenschaftlerinnen und Erndhrungswissen-
schaftler BSc und MSc). Eine Erweiterung des Kreises der zur Veranlassung berechtigten Fach-
personen kdnnte allenfalls auch zur vermehrten Durchfiihrung dieser Untersuchungen in der
Schweiz und einer Reduktion deren vermuteten Verlagerung zu auslandischen Internetangebo-

ten beitragen.

Empfehlung: Wir empfehlen dem BAG, eine Erweiterung der zur Berechtigung zur Veranlas-
sung von genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich zu besonders schiit-
zenswerten Eigenschaften auf weitere Fachpersonen zu initiieren. In einem ersten Schritt soll-
ten die Anforderungen an die Fachkenntnisse bzw. Qualifikationen dieser Fachpersonen defi-
niert werden. Im zweiten Schritt kdnnten neben den in Art. 40 GUMV aufgefiihrten Gesund-
heitsfachpersonen weitere Fachpersonen aus gesundheitsnahen Berufen aufgefiihrt werden.
Gegebenenfalls kdnnte bei bestimmten gesundheitsnahen Berufsgruppen die Veranlassungsbe-
fugnis auf diejenigen Fachpersonen, die Uber vordefinierte formale Qualifikationen in der Ge-
netik (z.B. Bescheinigungen Uiber regelmassige berufsbegleitende Weiterbildung) verfigen, be-

schrankt werden.

4.3.2. Operative Ebene

E3: Abgrenzung zwischen genetischen Untersuchungen im medizinischen und aussermedizi-

nischen Bereich verdeutlichen

Begriindung: Fiir mehrere Veranlassende ist die Abgrenzung zwischen medizinischen und aus-
sermedizinischen genetischen Untersuchungen nicht klar. Es bestehen Unsicherheiten, welche

genetischen Untersuchungen im aussermedizinischen Bereich veranlasst werden diirfen und
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welche nicht. Deshalb verhalten sich die Veranlassenden teilweise zurtickhaltend, was zu ei-

nem eingeschrankten Angebot an genetischen Untersuchungen fiihrt.

Empfehlung: Wir empfehlen dem BAG, zusammen mit Fachgesellschaften veranlassender Ge-
sundheitsfachpersonen geeignete Informationsmaterialien (z.B. ein BAG-Merkblatt) zur Ver-
deutlichung der im aussermedizinischen Bereich zuldssigen genetischen Untersuchungen zu er-
stellen. Neben dem BAG sollten die betreffenden Fachgesellschaften die Informationsmateria-

lien verbreiten und in der Aus- und Weiterbildung einsetzen.

E4: Begriff der nichtdirektiven Beratung prazisieren

Begriindung: Der Begriff der nichtdirektiven Beratung ist im Gesetz nicht definiert. Die nichtdi-
rektive Beratung wird von der Arzteschaft unterschiedlich verstanden und umgesetzt. Geméss
den befragten Fachadrztinnen und Facharzten darf eine nichtdirektive Beratung nicht ausschlies-
sen, eine medizinische Empfehlung abzugeben.

Empfehlung: Wir empfehlen den medizinischen Fachorganisationen den Begriff der nichtdirek-
tiven Beratung zu prazisieren. Die Prazisierung kdnnte in einschldgigen Dokumenten (z.B. Leitli-
nien, Erlduterungen, Empfehlungen, Leitfaden) der Fachgesellschaften (z.B. SGMG, SGGG) oder
der Schweizerischen Akademie der Medizinischen Wissenschaften (SAMW) vorgenommen wer-

den.

E5: Breite Bevélkerung aktiver und intensiver informieren

Begriindung: Der Wissensstand der breiten Bevolkerung zu genetischen Untersuchungen ist
gering. Zum einen ist dies fir die Wahrnehmung der Rechte von Patientinnen und Patienten
bei genetischen Untersuchungen im medizinischen Bereich (z.B. in der Pranataldiagnostik)
nicht forderlich. Zum anderen diirften auch die Nachteile von auslandischen Internetangeboten
von Gentests zu wenig bekannt sein.

Empfehlung: Wir empfehlen dem BAG, die Informationstatigkeiten zu genetischen Untersu-
chungen gegeniiber der breiten Bevolkerung zu verstarken. Neben der Information Gber die
eigene Webseite kénnte das BAG — moglichst mit Unterstitzung von Partnern wie fedpol,
Kantonen und medizinischen Fachgesellschaften — aktiver und intensiver tiber genetische Un-

tersuchungen, das GUMG und die Nachteile ausldandischer Internetangebote informieren.
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Al. Vorgaben fiir genetische Untersuchungen in verschiedenen Regelungsbereichen

Tabelle 5: Vorgaben fiir genetische Untersuchungen in verschiedenen Regelungsbereichen

Medizinischer Bereich?

Prasymptomatische und
pranatale genetische Unter-
suchungen, Untersuchungen
Familienplanung

Diagnostische und phar-
mako-genetische Unter-
suchungen

Ausserhalb des medizinischen Bereichs

Besonders schiitzens- Ubrige Eigenschaften

werte Eigenschaften

DNA-Profile im Zivil- und
Verwaltungsbereich
(zur Klarung Abstammung
oder Identifizierung)

Nicht erbliche
Eigenschaften
(bei Krebserkrankungen)

Besondere
Bestimmungen

Bestimmungen zu genetischen Untersuchungen bei Ur-
teilsunfahigen und Verstorbenen (Art. 16 und 18 GUMG)
sowie zu pranatalen Untersuchungen (Art. 17 GUMG)

Genetische Untersuchungen bei urteilsunfahi-
gen Personen und bei Verstorbenen sowie pra-
natale Untersuchungen nicht erlaubt

Genetische Untersuchun-
gen im med. und aus-
serhalb des med. Bereichs
nicht erlaubt (vorbehalten
Geschlecht, falls erforder-
lich)

GUMG gilt nur fir geneti-
sche Untersuchungen, die
Informationen zu erbli-
chen Eigenschaften des
Erbguts aufdecken kon-
nen, sofern das Auftreten
von diesbeziiglichen
Uberschussinformationen
maoglich ist

Allg. Bestimmungen
(Art. 4-15 GUMG)

Alle Bestimmungen (+ Art. 3 GUMV)
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Alle Bestimmungen (+ Art. 3 GUMV)

Alle Bestimmungen, ausser
Aufklarung (Art. 6 GUMG)
und Publikumswerbung
(Art. 14 GUMG)

Sofern mit der Aufde-
ckung von Informationen
zu erblichen Eigenschaf-
ten gerechnet wird (An-
sonsten gilt nur das allg.
Medizinrecht): Alle Best-
immungen, Art. 6 betr.
Aufklarung gilt nicht, je-
doch existiert eine spezi-
elle, etwas einge-
schrankte Aufklarung
(Art. 61 Abs. 2)



Medizinischer Bereich?)

Prasymptomatische und
pranatale genetische Unter-
suchungen, Untersuchungen
Familienplanung

Diagnostische und phar-
mako-genetische Unter-
suchungen
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Ausserhalb des medizinischen Bereichs

Besonders schiitzens- Ubrige Eigenschaften

werte Eigenschaften

DNA-Profile im Zivil- und
Verwaltungsbereich
(zur Klarung Abstammung
oder Identifizierung)

Nicht erbliche
Eigenschaften
(bei Krebserkrankungen)

= Arztinnen und -drzte mit
besonderen Qualifikatio-
nen?

= Arztinnen und -3rzte ohne

Veranlassung

besondere Qualifikationen:

gewisse prasymptomati-
sche genetische Untersu-
chungen

= Arztinnen und -drzte mit
besonderen Qualifikatio-
nen
Pharmakogenetische
und bestimmte diagnos-
tische genetische Unter-
suchungen: Arztinnen
und Arzte ohne beson-
dere Qualifikationen,
Zahnarztinnen und Zahn-
arzted), Apothekerinnen
und Apotheker#, Chiro-
praktikerinnen und Chi-
ropraktiker?)

Alle genetischen Unter-

suchungen:

= Arztinnen und Arzte

= Apothekerinnen und
Apotheker

= Psychologinnen und
Psychologen

= Drogistinnen und
Drogisten

Zur Abklarung physiolo-

gischer Eigenschaften:

= Erndhrungsberaterin-
nen und -berater

= Physiotherapeutinnen
und -therapeuten

= Chiropraktikerinnen
und -praktiker

= Osteopathinnen und
Osteopathen

Nicht geregelt:

= Muss nicht von
einer Gesundheits-
fachpersonen
veranlasst werden

= Dirfen direkt an
Kundinnen und
Kunden abgegeben
werden, auch tber
das Internet

Prénatale Vaterschafts-
abklarungen: nur Arztin
oder Arzt

Nicht durch das GUMG
geregelt (allg. Medizin-
recht)

Zusatzlich zu den Aufkla-
rungsinhalten nach Art. 6
GUMG:

= Betroffene Person erhélt

Aufklarung und
Beratung

vor und nach der Untersu-
chung eine ausfuhrliche
genetische Beratung

= Die Beratung muss nichtdi-
rektiv und durch eine fach-
kundige Person erfolgen
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Aufkldarung nach Art. 6
GUMG

Diagnostische genetische
Untersuchungen:® Be-
troffene Person hat die
Moglichkeit, sich bera-
ten zu lassen
Anforderung an die
Beratung siehe prdsymp-
tomatische genetische
Untersuchungen, etc.

Neben Aufklarung nach Art. 6 GUMG zusatzli-

che Aufklarungspflichten:

= Angabe zu Laboratorium, das die Untersu-
chung durchfiihrt

= Allfdllige Angabe von Firmen und Laborato-
rien im Ausland, die a der Durchfiihrung der
Untersuchung beteiligt sind oder genetische
Daten bearbeiten

= Aufkldarung muss schriftlich erfolgen und Kon-
taktdaten einer Fachperson (zur

= Pranatale Vaterschafts-
abklarung: eingehendes
Beratungsgesprach

= DNA-Profil zur Kldarung

Abstammung: schriftliche

Informationen zu gewis-
sen Punkten erforderlich

Weniger weit gehende

Vorgaben zur Aufklarung

(vgl. Art. 61 GUMV):

= Zweck und Art der
Untersuchung

= Umgang mit Probe und
genetischen Daten

= Moglichkeit Entstehen
von Uberschussinfor-
mationen



Medizinischer Bereich?)

Prasymptomatische und
pranatale genetische Unter-
suchungen, Untersuchungen
Familienplanung

Diagnostische und phar-
mako-genetische Unter-
suchungen
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Ausserhalb des medizinischen Bereichs

Besonders schiitzens- Ubrige Eigenschaften

werte Eigenschaften

DNA-Profile im Zivil- und
Verwaltungsbereich
(zur Klarung Abstammung
oder Identifizierung)

Nicht erbliche
Eigenschaften
(bei Krebserkrankungen)

= Die Beratung umfass zu-
satzlich zur Aufklarung
(Art. 6 GUMG) weitere As-
pekte (Art. 21 GUMG)
Zwischen der Beratung und
der Untersuchung muss
eine angemessene Bedenk-
zeit liegen

Besondere Anforderungen
an genetische Beratung bei
pranatalen Untersuchun-
gen: u.a. Hinweis auf
Selbstbestimmungsrecht
und Informations- und
Beratungsstellen, etc.
(Art. 22 GUMG)

Beantwortung von Fragen) und der flr die
Datenbearbeitung verantwortlichen Person
enthalten

= Rechte der betroffenen
Person

Zustimmung

Schriftliche Zustimmung der
betroffenen Person (Art. 25
GUMG)

Mindliche Zustimmung
moglich (Art. 5 GUMG)

Mindliche Zustimmung moglich (Art. 5 GUMG)

Schriftliche Zustimmung
der betroffenen Person
(oder auf Anordnung Ge-
richt in

Zivilverfahren)

Mindliche Zustimmung
maoglich (Art. 5 GUMG)

Probeentnahme

Unter kontrollierten Bedingungen (vor Ort und im Beisein

der veranlassenden Gesundheitsfachperson)
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Unter kontrollierten
Bedingungen

(vor Ort und im Beisein
der veranlassenden
Gesundheitsfachperson,
vgl. Art 34 GUMG)

Nicht geregelt:

= Entnahme muss
nicht unter kontrol-
lierten Bedingun-
gen erfolgen

= Unter kontrollierten
Bedingungen (i.d.R.
durch Laboratorium)

= |dentitat der Person
muss gepruft werden

Nicht durch das GUMG
geregelt.



Medizinischer Bereich?)

Prasymptomatische und
pranatale genetische Unter-
suchungen, Untersuchungen
Familienplanung

Diagnostische und phar-
mako-genetische Unter-
suchungen
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Ausserhalb des medizinischen Bereichs

Besonders schiitzens- Ubrige Eigenschaften

werte Eigenschaften

DNA-Profile im Zivil- und
Verwaltungsbereich
(zur Klarung Abstammung
oder Identifizierung)

Nicht erbliche
Eigenschaften
(bei Krebserkrankungen)

Verkauf von Direct-
to-consumer (DCT)-
Gentests

Nicht erlaubt

Nicht erlaubt
(auch nicht Gber das
Internet)

Erlaubt

Nicht erlaubt

Nicht erlaubt

Mitteilung
Ergebnis

Mitteilung durch Arztin oder Arzt oder einer beauftragten
Fachperson (Art. 7 und 26 GUMG)

(Pranatale genetische Untersuchung: Einschrankungen
bei der Mitteilung, u.a. des Geschlechts)

Es muss sichergestellt sein, dass das Ergebnis
nur der betroffenen Person (bzw. Kundin oder
Kunde) mitgeteilt wird (Art. 7 GUMG)

= Es muss sichergestellt
sein, dass das Ergebnis
nur der betroffenen Per-
son (oder einem Gericht
bei Zivilverfahren) mitge-
teilt wird (Art. 7 GUMG.
Art 49 GUMG)

Pranatale Vaterschafts-
abklarung: Einschrankun-
gen bei der Mitteilung
des

Geschlechts

Es muss sichergestellt
sein, dass das Ergebnis
nur der betroffenen Per-
son mitgeteilt wird (Art. 7
GUMG)

Mitteilung Uber-
schussinformatio-

Betroffene Person entscheidet, welche Uberschussinfor-
mationen ihr mitgeteilt werden sollen

Verboten (Art. 33 GUMG)

Nicht erlaubt (Art. 47 Abs.
2 GUMG)

Betroffene Person ent-
scheidet, welche Uber-

nen (Bei pranatalen genetischen Untersuchungen und bei ge- schussinformationen ihr
netischen Untersuchungen an Urteilsunfahigen dirfen mitgeteilt werden sollen
nur
bestimmte Uberschussinformationen mitgeteilt werden,
vgl. Art. 27 GUMG)
Bewilligungs-/ Bewilligung des BAG erforderlich; Voraussetzungen Bewilligung des BAG Nicht geregelt: Anerkennung EJPD, Akkre- Nicht geregelt:
Anerkennungs- (Art. 9-13 GUMV): erforderlich, Vorausset- = keine Bewilligungs- ditierung SAS und Erfiillung = keine Bewilligungs-

pflicht Laboratorien

= Qualitatsmanagementsystem und Akkreditierung,
= Betriebliche Voraussetzungen
= Anforderungen an Laborleitung und -personal
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zungen (Art. 41-45

GUMV):

= Qualitdtsmanage-
mentsystem

pflicht fir Labora-
torien

Anforderung an die den
Fachbereich leitende Per-
son

pflicht fir Laboratorien



Medizinischer Bereich?)

Prasymptomatische und
pranatale genetische Unter-

suchungen, Untersuchungen

Familienplanung

Diagnostische und phar-
mako-genetische Unter-
suchungen
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Ausserhalb des medizinischen Bereichs

Besonders schiitzens-
werte Eigenschaften

Ubrige Eigenschaften

DNA-Profile im Zivil- und
Verwaltungsbereich
(zur Klarung Abstammung
oder Identifizierung)

Nicht erbliche
Eigenschaften
(bei Krebserkrankungen)

= Betriebliche
Voraussetzungen

= Anforderungen an
Laborleitung und
-personal

Durchfihrung im
Ausland

Durch veranlassende Arztinnen und Arzte sowie Labora-

torien unter gewissen Voraussetzungen maoglich:®)
= Stand der Wissenschaft und Technik
= Qualitatsmanagementsystem (inkl. Vorgaben)

= |abor ist in seinem Land berechtigt
= Schriftliche Zustimmung der betroffenen Person
= Pseudonymisierung bei fehlendem angemessen Daten-

schutz

Y Pranatale Risikoabkldrungen sind spezifisch geregelt.

2 Weiterbildungstitel im Fachbereich der genetischen Untersuchung.

3) Nur wenige in Anhang 1 GUMV definierte Untersuchungen.

4 Unter gewissen Voraussetzungen (Art 7 GUMV).

5) Keine Beratung fiir pharmakogenetische Untersuchungen (vgl. Art. 21 GUMG).

6) Zur Veranlassung berechtigte nichtarztliche Fachpersonen dirfen Untersuchungen unter den genannten Voraussetzungen ebenfalls ins Ausland schicken (gemass Auslegung GUMG/GUMYV, keine
explizite Vorgabe dazu)

Tabelle INFRAS. Quellen: gesetzliche Grundlagen (GUMG, GUMYV, VDZV), BAG 2022a und 2024.
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Regelung analog
medizinischer Bereich

Nicht geregelt:

= Durchfiihrung im
Ausland ist moglich

= Pseudonymisierung
bei fehlendem an-
gemessenen Daten-
schutz (Art. 3
GUMV)

Moglich:

= Auftrag muss pseudony-
misiert werden

= Nachweis erforderlich,
dass das Qualitatsmana-
gementsystems die An-
forderungen VDZV erfiillt

= Zustimmung der Auftrag-
geberin/der Auftrag-
gebers erforderlich

Nicht geregelt:
= Durchfiihrung im
Ausland ist méglich



72|

A2. Schwerpunkte und Detailfragestellungen der Evaluation

1. Begriindung der Schwerpunkte

Tabelle 6: Schwerpunkte der Evaluation

Schwerpunkte

Begriindung

1. Veranlassung durch
arztliche Fachperso-
nen mit Fokus auf
Aufklarung und
Beratung (medizini-
scher Bereich)

Die Aufklarung und Beratung scheint aufgrund der explorativen Interviews ein
«kritischer Erfolgsfaktor» bei der Umsetzung des GUMG und dessen Zielerreichung
zu sein. Erstens wird vermutet, dass die Aufklarung und die Beratung von den arztli-
chen Fachpersonen unterschiedlich wahrgenommen werden. Zweitens bestehen
Hinweise, dass die Aufklarung und Beratung bei pranatalen genetischen Untersu-
chungen nicht immer mit der erforderlichen Sorgfalt vorgenommen werden kénn-
ten.

2. Veranlassung durch
nichtarztliche Fach-
personen

Nichtarztliche Gesundheitsfachpersonen sind durch das GUMG neu als Veranlassen-

de zugelassen. Es besteht noch wenig Wissen zu diesen neuen Akteuren. Zudem

werden einige Herausforderungen vermutet. Es stellen sich verschiedene Fragen,

insbesondere

= zur bisherigen Relevanz dieser Akteure im medizinischen und nicht-medizinischen
Bereich

= wie sie mit Fragen zur Abgrenzung der Regelungsbereiche umgehen

= wie sie ihre Pflichten bei der Aufklarung und Beratung, der Mitteilung von Ergeb-
nissen und dem Schutz von Proben und Daten wahrnehmen

3. «Direct-to-consumer
(DCT)»-Regelung

Tabelle INFRAS.
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Neben Fragen zur Umsetzung der DTC-Regelung durch Unternehmen mit Sitz in der

Schweiz stellen sich insbesondere zu auslandischen Internetangeboten und deren

Nutzung durch die Schweizer Bevélkerung verschiedene Fragen, insbesondere

= zum Wissensstand der an Internetangeboten interessierten Personen zu geneti-
schen Untersuchungen (u.a. zu gesetzlichen Regelungen, Nutzen und Risiken),

= zur Nutzung von ausldndischen Internetangeboten (Umfang und Art der genutzten
Gentests) durch Kundinnen und Kunden,

= zum Umgang der Kundinnen und Kunden mit den Resultaten (inkl. Auswirkungen)
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2. Detailfragestellungen

Tabelle 7: Detailfragestellungen

Evaluationsfragen

Detailfragestellungen

1. Wie wird das revidierte GUMG umgesetzt?

1.a. Wie ist der Stand der
Umsetzung des GUMG?

Wie stellen die Aufsichts-
behorden die Aufsicht sicher?

= Wie beaufsichtigen das BAG (GUMV-Bereich) und fedpol (VDZV-Bereich) die Labora-
torien?

= Wie stellen das BAG und fedpol die Abgrenzung in der Aufsicht zwischen dem
GUMV- und dem VDZV-Bereich sicher?

Wie gestaltet sich der Vollzug
beim Screening von Neugebo-
renen durch das BAG?

= Wie gestaltet sich das Bewilligungsverfahren beim Screening von Neugeborenen?

= Wie vollzieht das BAG das Bewilligungsverfahren? Gibt es Probleme bei der Umset-
zung der rechtlichen Vorgaben?

= Wie viele Anwendungskonzepte hat das BAG bewilligt? Wie viele und welche geneti-
schen Untersuchungen werden im Rahmen von Reihenuntersuchungen durchge-
fahrt?

= Wie gut werden die Pflichten der Bewilligungstrager eingehalten (z.B. Berichte ein-
reichen)?

1.b. Welche Starken und
Schwachen zeigen sich gene-
rell bei der Umsetzung? Und
spezifisch:

Kann die Aufsicht gemass
GUMG gewadbhrleistet werden?
Wenn nein, weshalb nicht?

= Welche Starken und Schwéachen weist die Aufsicht des BAG und von fedpol tiber die
Laboratorien auf? Kann die Aufsicht gemass Gesetz gewahrleistet werden? Gibt es
Optimierungsmoglichkeiten?

= Wie ist der Vollzug beim Screening von Neugeborenen zu beurteilen (Starken/
Schwédchen, Gewahrleistung gemdss Gesetz)?

Wie gut ist die Zusammenar-
beit der Vollzugsbehorden?

= Wie gestaltete sich die Zusammenarbeit zwischen den Vollzugsbehorden, insbeson-
dere bei den Laboratorien?

= Wie ist die Zusammenarbeit zwischen den Vollzugsbehdrden im Hinblick auf die
Gewadhrleistung der Aufsicht zu beurteilen? Gibt es Optimierungsbedarf?

2. Wie ist die Eignung der Organisation und der Regelung des Vollzugs zu bewerten?

2.a. Wie zweckmassig ist die
Vollzugsorganisation
(BAG, kantonale und
weitere Behorden)?

= Sind die richtigen Stellen fiir die Aufsicht zustandig?
= Sind ausreichend Kompetenzen und Ressourcen vorhanden, so dass die Aufsicht
angemessen durchgefiihrt werden kann?

2.b. Wie geeignet sind die
gesetzlichen Bestimmun-
gen zum Vollzug?

INFRAS | 3. April 2025 | Annex

= Sind die Anforderungen an die Laboratorien zur Zielerreichung des GUMG angemes-
sen? Wie geeignet sind die gesetzlichen Bestimmungen der Aufsicht, das Handeln
der Laboratorien auf seien Richtigkeit zu Gberwachen? Werden diese Bestimmungen
angemessen umgesetzt?

= Wie geeignet sind die gesetzlichen Bestimmungen zum Vollzug des Screenings von
Neugeborenen? Inwiefern ist das Bewilligungsverfahren geeignet, eine zweckmas-
sige Auswahl der gescreenten Krankheiten zu gewahrleisten?
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Evaluationsfragen Detailfragestellungen

3. Welche beabsichtigten und nichtbeabsichtigen Wirkungen sind bisher ersichtlich?

3.a. Setzen die Laboratorien = Inwiefern setzen die Laboratorien die Vorgaben des GUMG (inkl. GUMV und VDZV)

die Vorgaben des GUMG um? Insbesondere:
um? Gibt es Optimie- = Gibt es Bestimmungen, die besser bzw. weniger gut umgesetzt werden?
rungsbedarf? = Wie setzen die Veranlassenden die Vorgaben in Bezug auf ausléndische Labora-

torien um? Wie stellen sie die Qualitat sicher?
= Bewahren Laboratorien Proben und Daten nicht ldnger als nétig bzw. erlaubt
auf?
= Besteht ein Optimierungsbedarf bei der Umsetzung der gesetzlichen Vorgaben durch
die Laboratorien?

3.b. Veranlassen die Gesund-
heitsfachpersonen die
Gentests gemass GUMG?
Wenn nein, weshalb
nicht?

Veranlassung durch arztliche  Aufklarung und Beratung>®
Fachpersonen mit Fokus auf = Existieren seitens der Fachgesellschaften Guidelines zur Veranlassung (inkl. Aufkla-

Aufklarung und Beratung rung und Beratung) oder sind in Planung? Wie werden diese in der Praxis ange-
(medizinischer Bereich) wandt?
[Schwerpunkt 1] = Wie klaren die Veranlassenden die betroffenen Personen auf? Auf welche Inhalte

wird der Fokus meist gelegt?
Wann wird eine genetische Beratung angeboten? Wie stellen die Veranlassenden

sicher, dass die Beratung durch eine fachkundige Person erfolgt? Wie werden die
Beratungen durchgefiihrt? Wie setzen die Veranlassenden die Vorgabe der Nicht-
direktivitat der Beratung um? Wird die individuelle bzw. familidre Situation ange-
messen einbezogen? Werden die Beratungsgesprache angemessen dokumentiert?
Gibt es Unterschiede zwischen verschiedenen Gruppen arztlicher Fachpersonen?

Wie informieren Veranlassende schwangere Frauen tber ihr Selbstbestimmungs-
recht? Welche Informationen zu Beratungs- und Informationsstellen (Selbsthilfeor-
ganisationen/Vereinigungen von Eltern mit behinderten Kindern) werden zur Ver-
fligung gestellt (pranatale Untersuchungen)?

Wie wirken die Veranlassenden darauf hin, dass komplexe genetische Sachverhalte

oder Zahlen verstanden werden kdnnen? Fragen die Veranlassenden nach, ob die
Patientin/der Patient die Informationen verstanden hat? Wird eine angemessene
Bedenkzeit zwischen Beratung und Durchfiihrung der Untersuchungen gewéhrleis-
tet?

Welche Herausforderungen stellen sich im Kontext pranataler Untersuchungen an

urteilsunfahige Frauen (falls solche Untersuchungen durchgefiihrt werden)?
= Wie werden die Angebote der kantonalen Informations- und Beratungsstellen
genutzt?

Mitteilung von Ergebnissen

= Wie wirken die die Veranlassenden darauf hin, dass die Ergebnisse der genetischen
Untersuchungen verstanden werden?

= Wie gehen die Veranlassenden im Zusammenhang mit Uberschussinformationen
vor (Vermeidungsstrategien; Angebot zur Mitteilung; zumeist kommunizierte Uber-
schussinformationen)?

59 Gemass BAG sollte im Rahmen der Evaluation darauf geachtet werden, dass den Befragten die gesetzlich verwendeten Be-
griffe und deren Umfang bekannt sind (Aufklarung nach Art. 6 und genetische Beratung nach Art 21 und 22 GUMG).

INFRAS | 3. April 2025 | Annex
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Detailfragestellungen

= Wie beachten die Veranlassenden das Recht auf Information und das Recht auf
Nichtwissen (insbes. bei pranatalen Untersuchungen)?

Sicht der Patientinnen und Patienten

= Wie gut fiihlen sich die betroffenen Patientinnen und Patienten durch allgemeine In-
formationen (z.B. Medien, Webseite BAG, etc.) Uber genetische Untersuchungen in-
formiert?

= Wie beurteilen die betroffenen Patientinnen und Patienten die Aufkldarung, Beratung
und Mitteilung der Ergebnisse durch die Veranlassenden (inkl. Reihenuntersuchun-
gen)? Fuhlen sie sich gentligend aufgeklart und beraten? Sind sie sich ihrer Rechte
bewusst? Haben sie genligend Zeit zu liberlegen, ob sie die genetischen
Untersuchungen durchfiihren wollen oder nicht? Verstehen sie die Ergebnisse aus-
reichend gut? Gibt es aus ihrer Sicht Optimierungsbedarf?

= Wie oft und aus welchen Griinden verzichten betroffene Patientinnen und Patienten
auf eine Beratung (insbes. bei diagnostischen Untersuchungen)? Fiihlen sie sich
trotzdem ausreichend informiert und aufgeklart?

Sicht der kantonalen Aufsichtsbehorden

= Wie nehmen die kantonalen Gesundheitsbehorden die Aufsicht Gber die veranlas-
senden arztlichen Fachpersonen wahr?

= Welche Meldungen haben die kantonalen Gesundheitsbehorden zur Tatigkeit der
Veranlassenden erhalten? Gibt es Hinweise auf Schwierigkeiten, Probleme oder
Missstéande? Falls ja, wie gehen die kantonalen Behérden damit um?

Veranlassung durch nichtarzt-
liche Fachpersonen

(v.a. ausserhalb des
medizinischen Bereichs)
[Schwerpunkt 2]

Aufklarung und Beratung®®

= |st den Gesundheitsfachpersonen klar, welche Untersuchungen sie veranlassen diir-
fen oder gibt es Unklarheiten bezlglich der Abgrenzung zwischen dem medizini-
schen und nicht-medizinischen Bereich? Wie gehen sie mit Abgrenzungsfragen um?
Existieren seitens der Fachgesellschaften Guidelines zur Veranlassung (inkl. Aufkla-
rung und Beratung) oder sind in Planung? Wie werden diese in der Praxis ange-
wandt?

Welche Arten von Untersuchungen werden in welchem Ausmass von welchen
Gesundheitsfachpersonen veranlasst?

Wie kldren die Veranlassenden die betroffenen Personen auf? Auf welche Inhalte
wird der Fokus meist gelegt?

Wann wird eine genetische Beratung angeboten? Durch welche Gesundheitsfachper-
sonen und wie werden die Beratungen durchgefiihrt? Wie setzen die Veranlassen-
den die Vorgabe der Nichtdirektivitdt der Beratung um? Welche Herausforderungen
stellen sich bei der Aufkldarung und Beratung? Wie gehen die Veranlassenden damit
um?

Mitteilung von Ergebnissen

= Wie wirken die Veranlassenden darauf hin, dass die Ergebnisse der genetischen Un-
tersuchungen verstanden werden?

= Wie gehen die Veranlassenden im Zusammenhang mit Uberschussinformationen vor
(Vermeidungsstrategien; Einhaltung des Mitteilungsverbots)?

60 Gemass BAG sollte im Rahmen der Evaluation darauf geachtet werden, dass den Befragten die gesetzlich verwendeten Be-
griffe und deren Umfang bekannt sind (Aufklarung nach Art. 6 und genetische Beratung nach Art 21 und 22 GUMG).
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Detailfragestellungen

Probeentnahme und Schutz der Proben und Daten

= Wir erfolgt die Probeentnahme? Wie wird sichergestellt, dass die Proben von den zu
untersuchenden Personen stammen? Inwiefern werden genetische Untersuchungen
im Ausland durchgefiihrt? Wie wird die Einhaltung der entsprechenden Vorgaben si-
chergestellt (insbes. Qualitatssicherung)?

= Wie gewdhrleisten die Veranlassenden den Schutz von Daten und Proben? Wie lange
werden Proben und genetische Daten aufbewahrt?

Sicht der Kundinnen und Kunden

= Wie gut fiihlen sich die Kundinnen und Kunden durch allgemeine Informationen
(z.B. Medien, Webseite BAG, etc.) Giber genetische Untersuchungen informiert?

= Wie beurteilen sie die Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse durch
die Veranlassenden? Fiihlen sie sich genligend informiert? Verstehen sie die Ergeb-
nisse ausreichend gut? Gibt es aus ihrer Sicht Optimierungsbedarf?

= Inwiefern hat die Moglichkeit, genetische Untersuchungen bei nichtarztlichen Fach-
personen durchfiihren zu kdnnen, zu einer Reduktion von iber das Internet bestell-
ten «Direct-to-Consumer»-Gentests gefiihrt?

Sicht der kantonalen Aufsichtsbehorden

= Wie nehmen die kantonalen Gesundheitsbehorden die Aufsicht tGber die veranlas-
senden nichtarztlichen Fachpersonen wahr?

Welche Meldungen haben sie zur Tatigkeit der Veranlassenden erhalten? Gibt es
Hinweise auf Schwierigkeiten, Probleme oder Missstdande? Falls ja, wie gehen die
kantonalen Behoérden damit um?

3.c. Wie befolgen die Arbeit-
geber und Versicherer die
vom GUMG festgelegten
Durchfiihrungs- und Ver-
wertungsverbote? Gibt es
Optimierungsbedarf?

= Wie relevant sind die vom GUMG festgelegten Durchfiihrungs- und Verwertungsver-
bote fir die Arbeitgeber und die Versicherer? Insbesondere: Welche genetischen
Daten erheben oder verwerten Arbeitgeber? Wie haufig und bei welchen Versiche-
rungen fragen Versicherungseinrichtungen nach Ergebnissen genetischer Untersu-
chungen?

Stellen die Vorgaben des GUMG Probleme fiir die Arbeitgeber oder Versicherer dar?
Gibt es Hinweise, dass die Arbeitgeber oder Versicherer gewisse Vorgaben nicht
oder ungenigend einhalten? Falls ja, welche? Gibt es Optimierungsbedarf?

3.d. Lost das revidierte GUMG
unbeabsichtigte Wirkun-
gen aus? Wenn ja, wel-
che? Sind diese positiv
oder negativ zu bewerten?

Wurde die DTC-Problematik durch das GUMG sinnvoll gel6st oder bestehen

Licken, die die Umgehung rechtlicher Bestimmungen im Bereich der Veranlassung

ermoglichen [Schwerpunkt 3]?

= |st die DTC-Problematik fiir Unternehmen mit Sitz in der Schweiz zweckmassig
geregelt? Kann eine Umgehung rechtlicher Bestimmungen im Bereich der Ver-
anlassung verhindert werden?

= Wie ist das ausldandische Internetangebot von Gentests zu charakterisieren?

= |In welchem Masse werden diese Internetangebote von der Schweizer Bevolke-
rung genutzt (Art und Anzahl der durchgefiihrten «Direct-to-Consumer»-Gen-
tests)?

= Inwiefern flihrt das ausléandische Internetangebot zu einer Umgehung rechtlicher
Bestimmungen im Bereich der Veranlassung?

=  Wie kann zur Vermeidung dieses Problems beigetragen werden?

= | 6ste das GUMG weitere unbeabsichtigte Wirkungen aus? Falls ja, welche?

4. Gibt es Hinweise darauf, dass die Gesetzesgrundlagen Liicken oder Schwachstellen aufweist? Wenn ja, welche??)
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Detailfragestellungen

5. Welche relevanten Kontextfaktoren begiinstigen oder hindern die Umsetzung des GUMG?

Zeichnen sich Entwicklungen
ab, welche die Gesetzgebung
betreffen (Bspw. internationa-
ler Gentestmarkt)? Inwiefern
betreffen die die Gesetzge-
bung?

Welchen Einfluss hat die Information der Bevolkerung durch die Behérden und die
Medien auf das Verhalten der Personen, die genetische Tests in Anspruch nehmen?
Inwiefern konnte durch die Information der Bevolkerung dazu beigetragen werden,
dass genetischen Untersuchungen im medizinischen Bereich und zur Abklarung be-
sonders schiitzenswerter Eigenschaften durch entsprechende Gesundheitsfachper-
sonen veranlasst werden?

Welche Entwicklungen zeichnen sich beim internationalen Gentestmarkt ab? Wie
werden sie die Umsetzung des GUMG und dessen Zielerreichung beeinflussen (ins-
bes. auslandische Internetangebote)?

Welche Entwicklungen zeichnen sich bei der Digitalisierung ab? Inwiefern konnte die
Durchfiihrung von genetischen Untersuchungen dadurch erleichtert werden

(z.B. elektronische Zustimmung tber die E-ID, Probeentnahme zuhause in Kombina-
tion mit Videotelefonie)? Inwiefern wird eine solche Entwicklung von den Veranlas-
senden, den Patientinnen und Patienten sowie den Laboren gewlinscht? Was ware
dabei aus ihrer Sicht wichtig? Inwiefern geniigt das Gesetz den Anforderungen der
Digitalisierung? Gibt es Verbesserungsbedarf?

1 Die Beantwortung dieser Frage stiitzt sich auf die Ergebnisse zu den vorangehenden Fragen, insbesondere zur Beurteilung
von Schwachen und Licken im Hinblick auf die Einhaltung der Vorgaben und die Zielerreichung des GUMG.

Tabelle INFRAS. Quelle: unter Beriicksichtigung von BAG 2023.

INFRAS | 3. April 2025 | Annex



78|

A3. Erganzende Angaben zur Methodik

1. Angaben zu den qualitativen Interviews

Befragte Expertinnen und Experten

Tabelle 8: Qualitative Interviews mit Expertinnen und Experten

Akteure Bereiche Interviewpartnerinnen und -partner Inhaltliche Schwerpunkte
Vollzugs- GUMV-Bereich = Nadine Keller This und Rahel Schaub = Aufsicht Gber die Laboratorien
behorden (exploratives Interview) (GUMV- und VDZV-Bereiche)

und -akteure  ypzy.gereich

= Markus Bolliger, fedpol
(exploratives Interview)

Handeln der Laboratorien

Zudem BAG:

Akkreditierung
(GUMV- und
VDZV-Bereiche

= Peter Roos, Schweizerische Akkredi-

tierungsstelle (SAS)

Screening von Neugeborenen
Handeln der Gesundheitsfachperso-
nen sowie von Versicherern
Direct-to-Consumer-Problematik

Kantonale = |uzia Guyer, Schweizerische = Kantonale Aufsicht
Aufsicht Gesundheitsdirektorenkonferenz (GDK) = Handeln der Gesundheitsfachperso-
(exploratives Interview) nen
= Claudine Rieubland, Vereinigung der
Kantonsarztinnen und Kantonsarzte der
Schweiz (VKS)
(exploratives Interview)
Laboratorien Medizinische = Angelika Hammerer-Lercher, Verband = Handeln der Laboratorien (GUMV-
genetische der medizinischen Laboratorien der und VDZV-Bereich)
Analysen Schweiz (FAMH), Mitglied GUMEK = Aufsicht Uber die Laboratorien
= Karl Heinimann, Medizinische Genetik (GUMV- und VDZV-Bereich)
Universitatsspital Basel, Mitglied GU- = Handeln der Gesundheitsfachperso-
MEK (exploratives Interview) nen
= Christoph Noppen, Viollier = DTC-Problematik
Genetische = Wilhelm Schofbanker, ProGenom = Handeln der Laboratorien und Auf-
Analysen im sicht

nicht-medizini-
schen Bereich

Handeln der Gesundheitsfachperso-
nen
DTC-Problematik

Arztinnen Medizinische
und Arzte genetische
Untersuchungen
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= Thierry Nouspikel, Schweizerische
Gesellschaft fir medizinische
Genetik (SGMG), Mitglied GUMEK

= Anita Rauch, Medizinische Genetik
Universitat Ziirich

= Christel Tran und Sébastien Lebon,
Schweiz. Gesellschaft fiir Padiatrie

= Gideon Sartorius, Schweiz. Gesellschaft

fiir Gynakologie und Geburtshilfe
(SGGG)

Handeln der Arztinnen und Arzte
Aufsicht Uber die Gesundheitsfach-
personen

Handeln der Laboratorien und
entsprechende Aufsicht
Neugeborenenscreening
DTC-Problematik
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Akteure Bereiche Interviewpartnerinnen und -partner Inhaltliche Schwerpunkte
Neugeborenen- = Matthias Baumgartner und Susanna = Bewilligungsverfahren und Vollzug
screening Sluka, Kinderspital Zirich des Neugeborenenscreenings

= Handeln der Bewilligungstrager
= Handeln der Gesundheitsfachperso-
nen und des Laboratoriums

Weitere Genetische = Samuel Allemann, Pharmako- = Handeln der weiteren Gesundheits-

Gesundheits-  Untersuchungen genetik Universitat Basel, Mitglied GU- fachpersonen

fachpersonen  im medizinischen  MEK (exploratives Interview) = Aufsicht Uber die Gesundheitsfach-
und nicht- = Adrian Rufener, Schweiz. Verband der personen
medizinischen Erndhrungsberater/innen (SVDE) = Handeln der Laboratorien und
Bereich = Boris Quednow, Foderation Schweiz. entsprechende Aufsicht

Psychologinnen und Psychologen (FPS) = DTC-Problematik
= Anita Finger Weber, Schweizerischer

Drogistenverband (SDV)
= Vertretung einer Apothekenkette

Anbietende Genetische = Viviane Da Silva Anastacio, Nutri- = Markt fir genetische Untersuchun-

von Lifestyle Untersuchungen Genetica Research AG & Beratung Nut- gen ausserhalb des medizinischen Be-

Tests im nicht- rigenetik-Analyse Therme Zurzach, Mit- reichs
medizinischen glied GUMEK = Handeln der Gesundheitsfachperso-
Bereichs = Sébastien Nusslé, Genknowme nen, inkl. Aufsicht

(Angebot Lifestyle-Test, epigenetische = Handeln der Laboratorien
Analysen) = DTC-Problematik

Patientinnen Genetische = Vertreterin/Vertreter Pro Raris = Sicht von Patientinnen und Patienten

und Patienten  Untersuchungen (Allianz Seltener Krankheiten) = Handeln der Gesundheitsfachperso-

Tabelle INFRAS.

im medizinischen
Bereich
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= Thomas Thentz, Insieme Schweiz (Dach-
organisation der Elternvereine fiir Men-
schen mit einer geistigen Behinderung)
Franziska Wirz, Appella (Beratungsstelle
zur reproduktiven Gesundheit der Frau)
Vertreterin/Vertreter Sexuelle Gesund-
heit Schweiz (Dachorganisation der Be-
ratungsstellen fiir sexuelle Gesundheit)

nen
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Beispiele von Gesprichsleitfiden®!

Tabelle 9: Gesprachsleitfaden — Beispiel 1

Interview mit einer medizinischen Genetikerin/einem medizinischen Genetiker

1. Generelles

= Welche Patientinnen und Patienten wenden sich fir eine genetischen Untersuchung an eine Gesundheits-
fachperson? Welches sind die «Zugangswege» zu den veranlassenden Gesundheitsfachpersonen? Welches
sind die Hauptzuweisenden?

= Welche genetischen Untersuchungen veranlassen medizinische Genetikerinnen und Genetiker hauptsach-
lich? Welche Unterschiede gibt es zu anderen Arztinnen und Arzten sowie zu den weiteren veranlassenden
Gesundheitsfachpersonen?

= Wie beurteilen Sie Regelungen des GUMG, insbesondere die eingefiihrten Neuerungen? Stellen sich fir die
medizinischen Genetikerinnen und Genetiker zusatzliche Herausforderungen? Wie beurteilen Sie dies fir die
anderen Veranlassenden?

2. Gesundheitsfachpersonen
= Sind die Anforderungen und Vorgaben des GUMG (bzw. der GUMV) an die veranlassenden Gesundheitsfach-
personen zweckmassig und angemessen? Insbesondere:
= Gibt es Unklarheiten, Schwachstellen oder Liicken in den Vorgaben? Gibt es allenfalls Bestimmungen, die
zu weit gehen?
= |st das nach Art der Untersuchungen gestufte Konzept von zugelassenen Veranlassenden und Vorgaben
zielflihrend? Gibt es Schwachstellen?
= |st den Gesundheitsfachpersonen klar, wie sie die Erfiillung der gesetzlichen Voraussetzungen (Aufkla-
rung, Beratung, etc.) dokumentieren mussen?
= |nwiefern halten sich die Arztinnen und Arzte sowie die weiteren Gesundheitsfachpersonen an die Vorgaben
des GUMG (Kompetenzen, Aufkldrung/Beratung, Mitteilung von Ergebnissen)? Insbesondere:
= Welche Bestimmungen werden gut, welche weniger gut eingehalten? Bspw.: Ist den Gesundheitsfachper-
sonen klar, welche Untersuchungen sie veranlassen diirfen?
= Welche Unterschiede gibt es zwischen verschiedenen Gruppen von Gesundheitsfachpersonen sowie Unter-
suchungen im medizinischen Bereich und dem Bereich ausserhalb des Medizinischen? Welche Herausfor-
derungen bestehen?
Spezifische Fragen:
= Wie klaren medizinische Genetikerinnen und Genetiker die betroffenen Personen auf? Worauf fokussieren
sie inhaltlich?
= |[n welchen Fallen wird eine genetische Beratung angeboten? Wie fihren medizinische Genetikerinnen und

Genetiker die Beratungen durch? Wie setzen sie die Vorgabe der Nichtdirektivitat der Beratung um? Wie
informieren Sie bei pranatalen Untersuchungen schwangere Frauen lber ihr Selbstbestimmungsrecht so-
wie Beratungs- und Informationsstellen? Inwiefern nutzen die Betroffenen die Angebote der kantonalen
Informations- und Beratungsstellen? Welche Herausforderungen bestehen bei der genetischen Beratung
(z.B. bei urteilsunfahigen Personen)?

= Wie wirken die medizinischen Genetikerinnen und Genetiker darauf hin, dass Beratung und die Ergebnisse
der genetischen Untersuchungen verstanden werden konnen?

= Wie gehen Sie mit allfdlligen Uberschussinformationen um (Vermeidung, Angebot zu Mitteilung, zumeist
mitgeteilte Uberschussinformationen)?

= Wie beachten Sie das Recht auf Information und das Recht auf Nichtwissen?

Inwiefern nehmen Sie die die kantonalen Gesundheitsbehorden in ihrer Funktion als Aufsichtsbehorde
wahr?

1 Weitere Beispiele von Gesprachsleitfaden sind auf Anfrage verfiigbar.
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3. Laboratorien

= Wie beurteilen Sie die Qualitat der Arbeit der Labore? Gibt es Unterschiede zwischen den Laboren? Wenn ja,
welche?

= Sind die Anforderungen des GUMG (bzw. der GUMV) an die Labore angemessen?

= Inwiefern halten sich die Labore an die Vorgaben des GUMG (bzw. der GUMV)? Gibt es Vorgaben, die
schwierig einzuhalten sind?

= Sind die Regelung und die Wahrnehmung der Aufsicht iber die Labore durch das BAG (bzw. SAS und Swiss-
medic) zweckmassig und angemessen?

4, Weitere Fragen

= Wie beurteilen Sie die Regelung des Neugeborenen-Screenings? Flihrt das Bewilligungsverfahren zu einer
zweckmassigen Auswahl der gescreenten Krankheiten?

= |st Ihnen bekannt, inwiefern Arbeitgeber und Versicherer genetische Untersuchungen verlangen oder ent-
sprechende Daten einfordern? Falls ja, halten sie sich an die vom GUMG festgelegten Durchfiihrungs- und
Verwertungsverbote?

= Wurde die «Direct-to-consumer (DTC)-Problematik» mit dem GUMG zweckmassig gelost? Inwiefern tragen
die neuen Veranlassungsmoglichkeiten dazu bei, diese Problematik abzuschwéachen?

= Inwiefern wird ein starkerer Einbezug digitaler Losungen bei genetischen Untersuchungen seitens der Patien-
tinnen und Patienten gewinscht? Gibt es diesbeziiglich Verbesserungsbedarf?

5. Fazit

= Wie beurteilen Sie das revidierte GUMG, dessen Vollzug und die bisherigen Wirkungen insgesamt? Welche
Kontextfaktoren (inkl. Entwicklungen) beeinflussen dessen Umsetzung und Wirkungen? Lést das GUMG un-
beabsichtigte Wirkungen aus? Wenn ja, welche?

= Welchen Optimierungsbedarf sehen Sie, insbesondere bei den Veranlassenden und den Laboren? Bestehen
Schwachstellen oder Liicken in den gesetzlichen Grundlagen? Falls ja, welche?
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Tabelle 10: Gesprachsleitfaden — Beispiel 2

Interview mit einem Vertreter eines Veranlassers genetischer Untersuchungen im aussermedizinischen
Bereich

1. Generelles

= Welche Personen wenden sich fiir eine genetische Untersuchung an eine Erndhrungsberaterin bzw. einen
Erndhrungsberater? Uber welche Wege kommen diese Personen zu lhnen?

= Welche genetischen Untersuchungen veranlassen Erndhrungsberaterinnen und Erndhrungsberater haupt-
sachlich?

= Wie beurteilen Sie Regelungen des GUMG zu den genetischen Untersuchungen ausserhalb des medizini-
schen Bereichs, z.B. Lifestyle Tests? Stellen sich fiir die Erndhrungsberaterin bzw. einen Erndhrungsberater
zusatzliche Herausforderungen?

2. Genetische Tests ausserhalb des medizinischen Bereichs

= Sind die Anforderungen und Vorgaben des GUMG (bzw. der GUMV) an die veranlassenden Gesundheitsfach-

personen (spezifisch an die Erndhrungsberaterinnen und Erndhrungsberater) zweckméssig und angemessen?

Insbesondere:

= Gibt es Unklarheiten, Schwachstellen oder Liicken in den Vorgaben? Gibt es allenfalls Bestimmungen,
die zu weit gehen?

= |st die Abgrenzung zwischen medizinischem und aussermedizinischem Bereich klar?

= |st den Erndhrungsberaterinnen und Ernahrungsberater klar, wie sie die Erflillung der gesetzlichen
Voraussetzungen (Aufklarung, Beratung, etc.) dokumentieren missen?

Inwiefern halten sich die Erndhrungsberaterinnen und Erndahrungsberater an die Vorgaben des GUMG

(Kompetenzen, Aufklarung/Beratung, Mitteilung von Ergebnissen)? Insbesondere:

= Welche Bestimmungen werden gut, welche weniger gut eingehalten? Bspw.: Ist den Gesundheitsfachper-
sonen klar, welche Untersuchungen sie veranlassen diirfen?

= Welche Unterschiede gibt es zwischen verschiedenen Gruppen von Gesundheitsfachpersonen sowie
Untersuchungen im medizinischen Bereich und dem Bereich ausserhalb des Medizinischen? Welche Her-
ausforderungen bestehen?

Spezifische Fragen:

= Wie kldren Erndahrungsberaterinnen und Erndhrungsberater die betroffenen Personen auf? Worauf
fokussieren sie inhaltlich?

= Wie wirken die Erndhrungsberaterinnen und Erndahrungsberater darauf hin, dass die Ergebnisse der
genetischen Untersuchungen verstanden werden kénnen?

= Wie gehen Sie mit allfdlligen Uberschussinformationen um (Vermeidung, Angebot zu Mitteilung, zumeist
mitgeteilte Uberschussinformationen)?

= Wie beachten Sie das Recht auf Information und das Recht auf Nichtwissen?

Inwiefern nehmen Sie die die kantonalen Gesundheitsbehdrden in ihrer Funktion als Aufsichtsbehérde

wahr?

3. Weitere Fragen

= Wurde die «Direct-to-consumer (DTC)-Problematik» mit dem GUMG zweckmassig geldst? Inwiefern tragen
die neuen Veranlassungsmoglichkeiten dazu bei, diese Problematik abzuschwéachen?

= Inwiefern wird ein starkerer Einbezug digitaler Lésungen bei genetischen Untersuchungen seitens der Patien-
tinnen und Patienten gewiinscht? Gibt es diesbeziiglich Verbesserungsbedarf?

4, Fazit

= Wie beurteilen Sie das revidierte GUMG, dessen Vollzug und die bisherigen Wirkungen insgesamt? Welche
Kontextfaktoren (inkl. Entwicklungen) beeinflussen dessen Umsetzung und Wirkungen? Lost das GUMG un-
beabsichtigte Wirkungen aus? Wenn ja, welche?

= Welchen Optimierungsbedarf sehen Sie, insbesondere bei den Veranlassenden und den Laboren? Bestehen
Schwachstellen oder Licken in den gesetzlichen Grundlagen? Falls ja, welche?

Tabelle INFRAS.

INFRAS | 3. April 2025 | Annex



|83

Tabelle 11: Gespréachsleitfaden — Beispiel 3

Interview mit einer Vertreterin/einem Vertreter einer Patientenorganisation

1. Generelles

= Welchen Bezug hat ProRaris zu genetischen Untersuchungen? Welche Personengruppen wenden sich in die-
sem Zusammenhang hauptsachlich an ProRaris?

= Wie beurteilen Sie die Regelungen des GUMG, insbesondere die eingefiihrten Neuerungen (v.a. erweiterte
Veranlassungsmoglichkeiten; nach Untersuchung gestufte Vorgaben)?
Welche Chancen und Herausforderungen ergeben fir die Patientinnen und Patienten?

2. Sicht von betroffenen Patientinnen und Patienten

= Wie gut sind an genetischen Untersuchungen interessierte Patientinnen und Patienten durch allgemeine In-
formationen (z.B. Medien, Webseite BAG, Organisationen und Verbande) informiert?

= Welche Fragen stellen sich fiir Patientinnen und Patienten im Vorfeld einer genetischen
Untersuchung vor der ersten Kontaktnahme mit einer veranlassenden Gesundheitsfachperson? Welches sind
die haufigsten Fragen (nach Art der Untersuchungen, Patientengruppen und Themen)?

= Welche Fragen und Riickmeldungen erhalten Sie von Patientinnen und Patienten, nachdem sie eine veranlas-

sende Gesundheitsfachperson kontaktiert und sich allenfalls fiir eine genetische Untersuchung entschieden

haben:

= Wie beurteilen Patientinnen und Patienten die Aufklarung, Beratung und Mitteilung der Ergebnisse durch
die Veranlassenden (inkl. Reihenuntersuchungen)?

= Flhlen sie sich gentigend informiert? Wurden sie nichtdirektiv beraten? Sind sie sich ihrer Rechte bewusst?

= Haben sie genligend Zeit zu Uberlegen, ob sie die genetischen Untersuchungen durchfiihren wollen oder
nicht?

= Verstehen sie die Ergebnisse ausreichend gut?

® |st ihnen eine Mitteilung von Uberschussinformationen angeboten worden? Inwieweit haben die Patientin-
nen und Patienten davon Gebrauch gemacht?

= Insbesondere Pranataldiagostik: Sind schwangere Frauen ausreichend tber ihr Selbstbestimmungsrecht
sowie Informations- und Beratungsstellen informiert worden? Inwiefern nutzen sie die Angebote der kan-
tonalen Informations- und Beratungsstellen? Wie ist die individuelle (z.B. bei Erwdgung eines Schwanger-
schaftsabbruchs) und familidre Situation in die Beratung einbezogen worden?

= Gibt es aus Sicht der betroffenen Patientinnen und Patienten Optimierungsbedarf?

Falls bekannt: Wie oft und aus welchen Griinden verzichten betroffene Patientinnen und

Patienten auf eine Beratung bei diagnostischen Untersuchungen? Fiihlen sie sich trotzdem ausreichend in-

formiert und aufgeklart?

3. Weitere Fragen

= Wurde die «Direct-to-consumer (DTC)-Problematik» mit dem GUMG zweckmadssig gel6st? Gibt es Fragen
oder Riickmeldungen von Patientinnen und Patienten zu ausldandischen Internetangeboten?

= Welche Kontextfaktoren (inkl. Entwicklungen) beeinflussen die Umsetzung und die Wirkungen des GUMG?
Inwiefern wird ein starkerer Einbezug digitaler Losungen bei genetischen Untersuchungen (z.B. elektronische
Zustimmung Uber die E-ID, Probeentnahme zu Hause in Kombination mit Videotelefonie) seitens der Patien-
tinnen und Patienten gewiinscht? Gibt es diesbeziiglich Verbesserungsbedarf?

= | 6st das GUMG unbeabsichtigte Wirkungen aus? Wenn ja, welche?

= Welchen Optimierungsbedarf sehen Sie, insbesondere mit Bezug zu den Patientinnen und Patienten? Beste-
hen Schwachstellen oder Liicken in den gesetzlichen Grundlagen? Falls ja, welche?
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2. Angaben zu den Abklarungen

Befragte Organisationen

Tabelle 12: Im Rahmen der Abkldrungen befragte Organisationen

Akteure

Bereiche

Befragte Organisationen

Facharztinnen und
-arzte

Genetische Untersu-
chungen im medizini-
schen Bereich

Schweizerische Arbeitsgemeinschaft fir Klinische Krebs-
forschung (SAKK)

Schweizerische Gesellschaft fir Gastroenterologie (SGGSSG)

Weitere Gesund-
heitsfachpersonen

Genetische Untersu-
chungen im medizini-
schen und nicht-medizi-
nischen Bereich

Pharmasuisse

Schweizerischer Drogistenverband (SDV)

Apothekenkette

Versicherer

Ombudsstelle

Santésuisse

Schweizerischer Versicherungsverband (SVV)

Patientinnen und
Patienten

Tabelle INFRAS.
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