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Zusammenfassung

Ausgangslage

Im Zuge der Entwicklungen in Genetik und Molekularbiologie in den letzten
Jahrzehnten sind neue Anwendungen der DNA-Analyse entstanden:

e Unternehmen vermarkten direct-to-consumer (DTC) Gentests Uber das
Internet oder stationare Vertriebswege an Konsumentinnen und Kon-
sumenten — haufig ohne Vermittlung durch Fachpersonen. Genealogi-
sche DTC-Gentests identifizieren etwa die regionale Herkunft oder le-
bende Verwandte der Getesteten. Lifestyle-DTC-Gentests analysieren
unter anderem korperliche Leistungsfahigkeit, Stoffwechsel oder Per-
sonlichkeitsmerkmale.

e Mittels DNA-Phénotypisierung sollen aussere und andere Merkmale
von Personen, beispielsweise Haut- oder Haarfarbe, anhand von DNA-
Spuren bestimmt werden, um die forensische Ermittlung von Tatver-
dachtigen oder die Identifizierung von Opfern zu unterstitzen.

Diese Anwendungen bringen unterschiedliche Mdglichkeiten und Einschran-
kungen mit sich. Ihre Nutzung eréffnet Chancen, beinhaltet aber auch Heraus-
forderungen und Risiken auf individueller sowie sozialer Ebene.

Zielsetzung und Forschungsdesign

Die Studie erortert und diskutiert die derzeitigen wissenschaftlich-
technischen Mdglichkeiten und Limitierungen dieser Anwendungen. Dar-
Uber hinaus analysiert sie deren potenzielle Auswirkungen sowie gesell-
schaftliche und rechtliche Einbettung. Sie geht dabei etwa auf Fragen des
Datenschutzes und der Privatsphare, der informierten Einwilligung und der
Rechte Dritter, der Informationsvermittiung sowie grundlegender Rechte
von Burgerinnen und Burgern ein.

Die interdisziplinare Technikfolgenabschatzung kombiniert unterschied-
liche methodische Zugange. Die Basis der Ausflhrungen bilden die Durch-
sicht und Diskussion von Fachliteratur, Stellungnahmen und Rechtstexten.
Erweitert wird das so generierte Wissen mit qualitativen Interviews mit
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Expertinnen und Experten sowie Stakeholdern. Zur Untersuchung insbe-
sondere der Informationsvermittlung und Darstellung von DTC-Gentests
werden Angebotswebseiten analysiert. Der subjektiven Perspektive der
Nutzerinnen und Nutzer von DTC-Gentests wird mittels Selbsttestung und
Selbstbeobachtung von Projektmitgliedern nachgegangen.

Ergebnisse
DTC-Gentests fiir Herkunfts- und Verwandtenforschung

DTC-Gentests fur Herkunfts- und Verwandtenforschung nutzen unter-
schiedliche Arten von DNA, Referenzdaten sowie Auswertungsmethoden,
was deren Ergebnisse beeinflusst. Die Analysen kdnnen Auswirkungen auf
das Selbstbild haben, soziale Beziehungen unter Druck bringen, geneti-
schen Determinismus oder Rassismen unterstitzen und soziale Gruppen
beeintrachtigen. Die Informierung der Konsumentinnen und Konsumenten
Uber Limitierungen und mdégliche negative Auswirkungen der Gentests ist
zum Teil unzureichend. Die generierten genetischen und persénlichen
Daten koénnen weiterfihrend fiir wissenschaftliche, kriminalistische und
medizinische Zwecke genutzt werden. Der Schutz der eigenen Daten und
Privatsphare ist aufgrund der gegebenen Informationen schwer einzu-
schatzen und verbesserungsfahig. Die Charakterisierung dieser Gentests
als Unterhaltung ist zu hinterfragen. Das revidierte Bundesgesetz Uber
genetische Untersuchungen beim Menschen (GUMG 2018) sieht auch fur
diese Genanalysen eine Veranlassung durch eine und Probenentnahmen
im Beisein einer Gesundheitsfachperson vor. Wie Unternehmen auf das
Inkrafttreten des Gesetzes reagieren werden und was sich fur Konsumen-
tinnen und Konsumenten praktisch andern wird, ist noch offen.

DTC-Gentests fiir Lifestyle-Analysen

DTC-Gentests fir Lifestyle-Analysen werden Uber das Internet und nieder-
gelassene Vertriebspartner angeboten und analysieren unter anderem den
Stoffwechsel, die korperliche Leistungsfahigkeit oder Personlichkeits-
merkmale. Die Grenzziehung zwischen medizinischen und nicht medizini-
schen Analysen ist dabei nicht immer einfach méglich, da analysierte Gene
mitunter auch medizinisch relevante Informationen enthalten kénnen. Die
Abgrenzung zum medizinischen Bereich wird in Vermarktung und Ergeb-
nisdarstellung unterschiedlich vorgenommen. Die Aussagekraft der ver-
wendeten Marker ist zum Teil umstritten, da die Ursachen fiir Phanotypen
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oft nicht in einzelnen Genen liegen, sondern mehrere Gene und Umwelt-
faktoren relevant sind. Fur Konsumentinnen und Konsumenten gestaltet
sich eine informierte Kaufentscheidung schwierig: Transparenz hinsichtlich
der verwendeten genetischen Marker, des Analyseprozesses, der Ergeb-
nisdarstellung und der Weiternutzung von Daten und Proben ist auf den
Angebotswebseiten teilweise nicht gegeben. Dazu bergen die Ergebnisse
ein Potenzial fur Missverstandnisse und Fehlinterpretationen. Das kann zu
Beunruhigung, Angsten und falschen Hoffnungen filhren, aber auch fal-
sche Sicherheit oder ungerechtfertigte Erleichterung erzeugen. Derartige
Tests berlihren zudem Themen wie die Mdéglichkeit zum Testen von Min-
derjahrigen, grosserer Selbstermachtigung und Autonomie sowie Formen
von sozialer Ungleichheit.

DNA-Phénotypisierung

DNA-Phanotypisierung wird in der Forensik eingesetzt, um aus DNA-
Spuren bestimmte Merkmale einer gesuchten Person vorherzusagen. Das
kénnen aussere Merkmale wie die Haar- oder Augenfarbe sein, aber auch
die Bestimmung des Alters oder der biogeografischen Herkunft. An weite-
ren Merkmalsbestimmungen wird laufend geforscht. Diese Voraussagen
arbeiten mit (Irrtums-)Wahrscheinlichkeiten; sie sind je nach Merkmal und
Art der Auspragung unterschiedlich treffsicher. Dies ist wichtig zu beach-
ten, um Uberzogenen Erwartungen an die DNA-Phanotypisierung entge-
genzuwirken. DNA-Phanotypisierung ist eine Methode der Ermittlungs-
arbeit, die mit Vorsicht eingesetzt werden sollte, wenn alle anderen Ermitt-
lungsmethoden keinen Ermittlungserfolg erbringen und es sich um beson-
ders schwere Verbrechen handelt. Hier kann sie neue Hinweise liefern
oder zur Aufklarung alter Falle beitragen. Kriterien fur den Einsatz obliegen
der Gesetzgebung, in deren Prozess mdglichst viele soziale Stakeholder
miteinbezogen werden sollten, um auch mogliche gesellschaftliche Prob-
lematiken in den Blick zu bekommen. Derartige Aspekte der DNA-
Phanotypisierung sind etwa Fragen der Privatsphare und des Datenschut-
zes sowie die Gefahr der Diskriminierung und des Ethnic Profiling.

Rechtliche Rahmenbedingungen

Der Anwendungsbereich des GUMG wird durch dessen Totalrevision
(2018) deutlich erweitert. Das revidierte GUMG soll voraussichtlich ab
2021 samtliche genetischen Untersuchungen erfassen, auch ausserhalb
des medizinischen Bereichs. Die dabei angestrebte risikobasierte Zuwei-
sung von genetischen Untersuchungen zu entsprechenden Regelungs-
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stufen wird in der Praxis jedoch weiterhin schwierige Abgrenzungsfragen
aufwerfen. Generell zeigt sich dabei, dass der von der Gesetzgebung be-
zweckte Schutz hochstpersonlicher Rechte besonders dort an konzeptio-
nelle Grenzen stosst, wo Dritte an der Durchfiihrung genetischer Untersu-
chungen beteiligt oder von deren Ergebnissen mittelbar betroffen sind.
Dem Schutzbedurfnis Dritter wird daher auch in Zukunft besondere Beach-
tung zu schenken sein. Das den gesetzlichen Regelungen zugrunde lie-
gende Modell der individuellen Selbstbestimmung kann der Problematik
insoweit nicht gerecht werden, als die informierte Einwilligung des Einzel-
nen keine hinreichende Basis darstellt, um die Verfiigung lber genetische
Information — richtig verstanden als geteilte Information — vollstandig zu
legitimieren. Gerade auch Anwendungsbereiche, die wegen einer ver-
meintlich geringeren Missbrauchsgefahr weniger restriktiven Regelungen
unterliegen sollen, sind in dieser Hinsicht kritisch zu betrachten und in ih-
ren Voraussetzungen eng auszulegen. Dementsprechend ist die Gesetz-
gebung weiterhin gefordert, die Neuregelung genetischer Untersuchungen
in ihrer praktischen Umsetzung zu beobachten und den zukiinftigen Ent-
wicklungen anzupassen.

Schlusse und Empfehlungen

Nutzungspraxis und Auswirkungen von DTC-Gentests erforschen:
DTC-Gentests kdnnen unter Umstanden negative Folgen flir das getestete
Individuum, das soziale Umfeld oder die Gesellschaft haben. Diese vor-
nehmlich nicht medizinischen Gentests vermdgen ausserdem unter ande-
rem Uber die Reanalyse von Rohdaten auch gesundheitsbezogene und
medizinische Erkenntnisse zu liefern. Da belastbare empirische Erkennt-
nisse (ber tatsdchliche Nutzungspraxis und Auswirkungen dieser DTC-
Gentests derzeit nur eingeschrénkt verfiigbar sind, wird die finanzielle F6r-
derung qualitativer wie quantitativer Forschung durch entsprechende Fér-
derinstitutionen empfohlen.

Datentransparenz und Informierung férdern: Die von DTC-Gentest-
unternehmen vermittelten Informationen Uber ihr Datenmanagement sind
haufig wenig konkret und erschweren eine Einschatzung des Datenschut-
zes. Erérterungen zu Merkmalen, Moglichkeiten und Limitierungen der
DTC-Gentests sind durchaus umfangreich; es ist aber nicht klar, inwiefern
Kundinnen und Kunden diese rezipieren. Potenzielle negative Auswirkun-
gen und Limitationen der Gentests werden im Bestellprozess selbst unzu-
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reichend thematisiert. Es wird empfohlen, dass Konsumentinnen- und
Konsumentenschutzorganisationen sowie Akteurinnen und Akteure aus
Wissenschaft, Bildung, Politik und Medien unter anderem Themen wie
Datenschutz und potenzielle Auswirkungen derartiger Tests vermitteln. Die
Unternehmen selbst sollten ihre Informationspolitik (iberarbeiten.

Die Einwilligung in die weiterfuhrende Datenverwendung persénlicher und
genetischer Daten insbesondere zu Forschungszwecken erfolgt bei vielen
Angeboten mittels breiter Einwilligung zu verschiedenen Forschungs-
zwecken. Die Modelle der Einwilligung sollten jedoch kleinteiliger gestaltet
werden. Hier kénnten DTC-Gentestunternehmen etwa dynamischere Ein-
willigungsmodelle sowie Mitbestimmungs- und Konsultationsrechte ent-
wickeln und anbieten.

Schutz Minderjahriger und dritter Personen: DTC-Gentests kdnnen
auch fur minderjahrige oder urteilsunfahige Personen bestellt und veran-
lasst werden, was zu Problemen hinsichtlich Selbstbestimmung und infor-
mierter Einwilligung fihren kann. Gerade bei den Uber das Internet ver-
markteten Gentests wird unzureichend gepriift, wessen Probe eingesandt
wird; so waren etwa auch versteckte Elternschaftstests mdglich. Dartiber
hinaus kénnen DNA-Analysen auch Schlisse Uber andere nahestehende
Personen liefern und so deren Recht auf Wissen/Nichtwissen und Pri-
vatsphare betreffen. Das revidierte GUMG (2018) adressiert diesen Um-
stand bereits fur die meisten DTC-Gentests: Mit dessen Inkrafttreten muss
die Probenentnahme in Beisein einer Gesundheitsfachperson durchgefiihrt
werden. Es bleibt abzuwarten, wie diese Regelung bei den international
agierenden Unternehmen durchgesetzt werden kann. Dariiber hinaus sind
alternative Regulierungsmodelle in Betracht zu ziehen, die deutlicher die
kollektiven Dimensionen genetischer Informationen beriicksichtigen.

Realitatsabgleich: DTC-Gentests und DNA-Phanotypisierung sind mitun-
ter mit hohen Erwartungen hinsichtlich Aussagekraft und Nutzlichkeit ver-
bunden. Manche Erwartungen kénnen sie derzeit und in naher Zukunft
aufgrund des wissenschaftlichen Kenntnisstandes nicht vollumfanglich
erfillen — etwa die Erstellung eines «Phantombilds» mittels DNA-
Phanotypisierung. Die Vermittlung dieser Unsicherheit und nachfolgende
Berticksichtigung in Praktiken, die an die Rezeption der jeweiligen DNA-
Analysen anschliessen, sind notwendig. Dabei sollten klare Differenzierun-
gen hinsichtlich der Aussagekraft der Analyse unterschiedlicher Merkmale
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vorgenommen werden sowie die laufende wissenschaftlich-technische
Entwicklung Berticksichtigung finden.

Verhiéltnisméssigkeit bei DNA-Phanotypisierung beachten und fest-
legen: DNA-Phanotypisierung kann trotz aller derzeit damit verbundener
Einschrankungen der Aussagekraft in manchen Ermittlungen Hinweise zu
der ldentifikation von Tatverdachtigen oder Opfern liefern oder erst ermdég-
lichen. Gleichzeitig lassen sich auf unterschiedlichen Ebenen Risiken fest-
stellen, die mit der Anwendung von DNA-Phanotypisierung verbunden sein
kénnen (z. B. Diskriminierung). Deshalb muss die Verhéltnisméssigkeit von
Nutzen und Risiken gesellschaftlich und politisch ausgehandelt werden.
Dies sollte in einen klaren Katalog an Anwendungsféllen minden, in denen
DNA-Phénotypisierung fiir Ermittlungen eingesetzt werden darf (z. B. bei
Mord oder Sexualstraftaten). Zur Abkldrung von Grenzféllen, bei denen
dennoch unklar ist, ob DNA-Phénotypisierung angewandt werden darf,
kénnte, in Ergédnzung zu den Zwangsmassnahmengerichten, eine weitere
unabhéngige Stelle, etwa eine entsprechende Ethikkommission, in bera-
tender Funktion beauftragt oder geschaffen werden.



Executive Summary

Background information

Developments in the fields of genetics and molecular biology over the past
few decades have given rise to new applications of DNA analysis:

e Companies are marketing direct-to-consumer (DTC) genetic testing via
the Internet or stationary distribution channels to consumers, often
without the immediate involvement of specialists in the ordering pro-
cess. DTC genetic ancestry testing identifies the regional origin or liv-
ing relatives of test subjects. Lifestyle DTC genetic testing analyses
aspect such as people’s physical performance, metabolism or person-
ality traits.

e DNA phenotyping can be used for determining external and other
characteristics of people, for example skin or hair colour, on the basis
of trace DNA in order to support the forensic investigation of suspects
or the identification of victims.

These applications go hand in hand with a variety of possibilities and limi-
tations. While their use opens up opportunities, it also entails various chal-
lenges and risks at both the individual and social level.

Objectives and research design

The study identifies and discusses the current scientific and technological
possibilities and limitations of these applications. It also analyses their poten-
tial impacts and their social and legal context. It addresses issues concerning
the protection of data and privacy, informed consent and the rights of third
parties, the provision of information and the fundamental rights of citizens.

This interdisciplinary technology assessment combines different methodo-
logical approaches. It is based on the review and discussion of specialised
literature, official statements, and legal texts. The insights of this review
are supplemented by qualitative interviews with experts and stakeholders.
In order to evaluate the provision of information and description of DTC
genetic testing, the study also analysed websites offering these services.
The subjective perspectives of users of DTC genetic testing were investi-
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gated by means of self-testing and self-observation by members of the
project team.

Findings
DTC genetic ancestry testing

DTC genetic ancestry testing for the purpose of research on one’s origin
and genealogy utilises various types of DNA, reference data and methods
of analysis, all of which influence the results of the test. The results can
affect self-perception, exert pressure on social relationships, foster genetic
determinism or racism and compromise social groups. The information
provided to consumers regarding the limitations and potential negative
impacts of genetic tests is often insufficient. The genetic and personal da-
ta generated can be further used for scientific, forensic and medical pur-
poses. Based on the information provided, the protection of personal data
and privacy is difficult to assess and leaves room for improvement. The
characterisation of these genetic tests as a form of entertainment or lei-
sure-time activity needs to be questioned. The Federal Act on Human Ge-
netic Testing (which was revised in 2018) stipulates that these genetic
analyses have to be instigated by a healthcare professional, and a health-
care professional must also be present during the sample collection. It is
not yet clear how companies will respond to the revised legislation when it
enters into force and what will change for consumers in practical terms.

DTC genetic testing for lifestyle analyses

DTC genetic tests for lifestyle analyses are provided via the Internet and by
local distribution partners. They analyse various parameters, such as metabo-
lism, physical performance and personality traits. It is not always easy to draw
a line here between medical and non-medical applications because the ana-
lysed genes may sometimes also contain medically relevant information. In
marketing and in the presentation of results, a distinction between medical and
non-medical results is not made uniformly. The significance of the markers
utilised is sometimes disputed because phenotypes are often attributable not
to a single gene but to multiple genes and environmental factors. It is difficult
for consumers to make an informed purchase decision because on the web-
sites offering the tests there is frequently a lack of transparency with respect to
the genetic markers utilised, the analysis process, the presentation of results
and the information regarding the further use of the data and samples. The
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results also harbour potential for misunderstandings and misinterpretations.
This can give rise to anxiety, fears and false hopes, as well as to a false sense
of security or unjustified relief. Tests of this type also touch on issues such as
the testing of minors, greater self-empowerment and autonomy, and forms of
social inequality.

DNA phenotyping

DNA phenotyping is used in the field of forensics in order to predict certain
characteristics of an unidentified subject based on trace DNA. These char-
acteristics may be external features such as hair or eye colour, as well as a
person’s age or biogeographical ancestry. Further research on trait predic-
tion is ongoing. These predictions are associated with probabilities (of er-
ror), and their degree of accuracy varies according to the characteristic and
type of manifestation. It is important to be aware of this in order to avoid
having false expectations towards DNA phenotyping. DNA phenotyping is
a means of forensic investigation that should be applied with caution if all
other investigatory methods have failed to produce a result and the crime
in question is particularly serious. The criteria governing its use are subject
to legal regulation, and the legislation process should involve as many
stakeholders as possible in order to be aware of potential social difficulties.
In this context, such critical aspects of DNA phenotyping are issues re-
lating to the protection of personal data and privacy, and the risk of dis-
crimination and ethnic profiling.

Legal framework

The scope of application of the Federal Act on Human Genetic Testing was
broadened significantly through its comprehensive revision in 2018. It is in-
tended that the revised version will regulate all forms of genetic testing as
of 2021, including those of a non-medical nature. However, in practice the
envisaged risk-related allocation of genetic tests to corresponding regulato-
ry levels will continue to raise difficult questions concerning definitions and
boundaries. Generally speaking, the protection of inviolable personal rights
to be afforded under the law runs up against conceptual limits, particularly
when third parties are involved in the performance of genetic testing or are
directly affected by its results. In view of this, in the future it will still be
necessary to devote special attention to protecting the rights of third par-
ties. The model of individual self-determination on which the legal provi-
sions are founded cannot resolve these various problems, insofar as the
individual's informed consent alone is regarded as an insufficient basis for
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fully legitimising access to genetic data — correctly understood as shared
information. Especially areas of application that are to be governed by less
restrictive regulations due to an assumed lower risk of misuse, have to be
critically considered and the requirements to which they are subject have
to be carefully defined. Hence, lawmakers must continue to monitor the
practical implementation of the new regulations governing genetic testing
and adapt them to future developments.

Conclusions and recommendations

Research into the practical application and impacts of DTC genetic
testing: Under certain circumstances, DTC genetic testing may have
negative impacts on the individual tested, the social environment or society
as a whole. These primarily non-medical genetic tests can also provide
health-related and medical findings, for example through re-analysis of the
raw data. Robust empirical findings regarding the actual practical use and
impacts of these DTC genetic tests are available only to a limited extent at
present. Therefore, financial support of both qualitative and quantitative
research through appropriate funding channels is recommended.

Promotion of data transparency and the provision of information: The
information provided by genetic testing companies concerning their data
management is often not very detailed and thus impedes an assessment of
data protection. Whilst explanations regarding the characteristics, poten-
tials and limitations of DTC genetic testing are by all means comprehen-
sive, the extent to which consumers absorb and understand this infor-
mation is unclear. The potential negative effects and limitations of genetic
testing are inadequately addressed in the order process itself. It is recom-
mended that consumer protection organisations and players from the areas
of science, education, politics and media provide information on issues
such as data protection and the potential impacts of DTC genetic testing.
The companies themselves should review their own information policies.

The consent requested by genetic test providers regarding the further use
of personal and genetic data, in particular for research purposes, often
takes the form of wide-ranging consent for a variety of research objectives.
The scope of these consent models needs to be scaled down. Here, com-
panies providing DTC genetic testing could develop and offer more dynam-
ic consent models, as well as co-determination and consultation rights.
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Protection of minors and third parties: DTC genetic testing can also be
requested and arranged for minors and persons unable to consent, which can
give rise to problems regarding self-determination and informed consent. In
particular with genetic tests marketed via the Internet, verification as to whose
sample is supplied is often inadequate, thereby enabling covert parentage
tests, for example. Moreover, DNA analyses can also allow conclusions per-
taining to related parties and thus affect their “right to know/not to know” and
their privacy. The revised Federal Act on Human Genetic Testing (2018) al-
ready addresses this problem for the majority of DTC genetic tests. With its
entry into force, samples will have to be collected in the presence of a health-
care professional. It remains to be seen how this regulation can be enforced
with internationally operating companies. Furthermore, consideration should
be given to alternative regulatory models that more clearly take account of the
collective dimensions of genetic data.

Alignment with reality: High expectations in terms of informative value
and usefulness are now being placed on DTC genetic testing and DNA
phenotyping. Some of these expectations cannot be fully met at present or
in the immediate future given the current status of scientific knowledge —
for example, the possibility of creating a facial composite picture with the
aid of DNA phenotyping. It is necessary to communicate this uncertainty
and take it into account in practices that rely on the DNA analyses in ques-
tion. Here, clear distinctions have to be made with respect to the informa-
tive value of different trait analyses, and the ongoing technological and
scientific advances have to be taken into account.

Observing and defining the appropriateness of DNA phenotyping:
Despite all the limitations in terms of informative value currently associated
with DNA phenotyping, in some investigations, it can nonetheless provide
data that make it possible to identify suspects or victims of crime or facili-
tate their identification. However, there also are risks associated with the
use of DNA phenotyping (for example, discrimination). For this reason, the
appropriate risk-benefit balance has to be negotiated at the social and po-
litical levels. This process should culminate in a detailed catalogue of prac-
tical cases in which DNA phenotyping may be used for identification pur-
poses (for example, murders and sex crimes). To clarify borderline cases
where it is nevertheless uncertain whether DNA phenotyping should be
used, a neutral entity (for example a dedicated ethics commission) could
be created or called on to act in an advisory capacity in addition to the
relevant courts of law.
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Situation de départ

Au cours de ces derniéres décennies, de nouvelles applications de
'analyse d’ADN sont apparues dans le sillage des développements en
génétique et en biologie moléculaire:

o Des entreprises proposent aux consommatrices et consommateurs
des tests génétiques en libre acces (direct-to-consumer, DTC) sur in-
ternet ou sur des canaux de distribution stationnaires — souvent sans
passer par une personne qualifiée. Les tests génétiques DTC généa-
logiques identifient par exemple I'origine géographique ou des parents
vivants de la personne testée. Les tests génétiques DTC « lifestyle »
analysent entre autres les performances physiques, le métabolisme ou
des caractéristiques de la personnalité.

e Le phénotypage de 'ADN est considéré comme un moyen de détermi-
ner des caractéristiques, physiques ou autres, de personnes, par
exemple la couleur de la peau ou des cheveux, a partir de traces
d’ADN, et de faciliter ainsi l'identification de suspects ou de victimes
lors d’enquétes médico-légales.

Ces applications impliquent diverses possibilités et limitations. Leur utilisa-
tion offre des opportunités, mais comporte aussi des défis et des risques
sur le plan individuel aussi bien que social.

Objectif et design de recherche

L’étude fait le point sur les possibilités et limites scientifiques et techniques
actuelles de ces applications. Elle analyse en outre leurs impacts poten-
tiels ainsi que leur ancrage dans la société et au niveau du droit. Elle
aborde notamment des questions ayant trait a la protection des données
et de la sphére privée, au consentement éclairé et au droit de tiers, a
linformation ainsi qu’aux droits fondamentaux des citoyennes et des ci-
toyens.
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Cette évaluation interdisciplinaire des choix technologiques combine diffé-
rentes approches méthodologiques. Elle se base sur I'examen et la dis-
cussion de la littérature spécialisée, sur des prises de position et sur des
textes juridiques. Le savoir ainsi généré est complété par des entretiens
qualitatifs avec des experts et avec des parties prenantes. L'étude exa-
mine notamment de quelle maniére des sites web publicitaires informent
sur les tests génétiques DTC et les présentent. Des membres du projet se
sont soumis a des tests de ce type et ont observé leur fonctionnement
pour apprécier ces produits dans la perspective subjective de leurs utilisa-
trices et utilisateurs.

Résultats

Les tests génétiques DTC pour la recherche généalogique

Les résultats des tests génétiques DTC pour la recherche de la parenté et
de la filiation sont influencés par 'ADN, les données de référence et les
méthodes d’évaluation utilisés — autant d’éléments qui peuvent différer
d'un cas a l'autre. Ces tests peuvent avoir un impact sur I'image que
l'utilisatrice ou I'utilisateur a de soi, mettre sous pression des relations
sociales, encourager le déterminisme génétique ou les racismes et porter
préjudice a des groupes sociaux. Il ne suffit pas toujours d’informer les
consommatrices et consommateurs sur les limites et de possibles effets
négatifs des test génétiques. Les données génétiques et personnelles
générées peuvent étre accessoirement utilisées a des fins scientifiques,
criminalistiques et médicales. Vu la nature de ces informations, le niveau
de protection des données individuelles et de la sphére privée est difficile a
évaluer, mais il pourrait étre amélioré. Le fait d’assimiler ces tests géné-
tiques a des divertissements doit étre mis en question. La loi fédérale révi-
sée sur l'analyse génétique humaine (LAGH, 2018) prévoit que ce type
d’analyse aussi doit étre prescrit par un professionnel de la santé et qu’un
tel soit présent lors du prélevement de I'échantillon biologique. Reste a voir
comment les entreprises réagiront a la mise en vigueur de cette loi et ce
que celle-ci changera en pratique pour les consommatrices et consomma-
teurs.

Les test génétiques DTC « lifestyle »

Proposés sur internet et par des établissements commerciaux partenaires,
des tests génétiques DTC « lifestyle » analysent entre autres le métabo-
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lisme, les performances physiques ou des caractéristiques de la personna-
lité. Il n’est pas toujours facile de tracer la limite entre analyses médicales
et non médicales, car les génes considérés contiennent parfois des infor-
mations importantes en termes de santé également dans le second cas.
Dans la commercialisation de ces tests et la présentation de leurs résul-
tats, la délimitation par rapport au domaine médical est réalisée de fagons
diverses et inégales. La pertinence des marqueurs utilisés est en partie
contestée, parce que les causes d’un phénotype ne tiennent souvent pas a
un, mais a plusieurs genes ainsi qu'a des facteurs environnementaux.
Acheter en connaissance de cause s’avere difficile pour les consomma-
trices et consommateurs : les sites web publicitaires manquent souvent de
transparence au sujet des marqueurs génétiques utilisés, du processus
d’analyse, de la présentation des résultats et de I'exploitation subséquente
des données et des prélévements. De plus, les résultats recelent un poten-
tiel de malentendus et d’interprétations erronées, ce qui peut susciter de
inquiétude, des peurs et de faux espoirs, mais aussi un sentiment trom-
peur de sécurité ou un soulagement injustifié¢. Ce genre d’examens sou-
Iéve des questions encore a propos d’autres aspects, tels que la possibilité
de tester des personnes mineures, 'accés a une plus grande autodétermi-
nation et autonomie, ou certaines formes d’inégalité sociale.

Le phénotypage de ’ADN

Le phénotypage de I’ADN est utilisé en médecine |égale pour prédire cer-
taines caractéristiques d’'une personne recherchée a partir de traces
d’ADN. Il peut s’agir de particularités physiques, telles que la couleur des
cheveux ou des yeux, mais aussi de I'dge ou de l'origine biogéographique.
La détermination d’autres caractéristiques fait I'objet de recherches conti-
nues. Ces prédictions travaillent avec des probabilités (d’erreurs) ; elles
sont plus ou moins précises, selon la caractéristique et la forme de sa ma-
nifestation. Tenir compte de ceci est important pour éviter des attentes
exagérées a I'égard du phénotypage de I'ADN. Il faut recourir a cette tech-
nique avec prudence, lorsque toutes les autres méthodes d’investigation
ont été appliquées sans succes et s'il s’agit de délits particulierement
graves. La définition des critéres d’utilisation incombe au législateur et
devrait se dérouler dans un processus associant autant de parties pre-
nantes que possible, afin d’identifier les éventuelles problématiques so-
ciales. Les aspects critiques du phénotypage de 'ADN ont trait notamment
a la sphére privée et a la protection des données ainsi qu’au risque de
discrimination et de profilage ethnique.
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Les conditions-cadres juridiques

La révision totale (2018) de la LAGH élargit sensiblement le domaine
d’application de cette loi. Celui-ci s’étendra, probablement a partir de 2021,
a tous les examens génétiques, aussi en dehors du domaine médical. La
LAGH révisée cherche a les classer en fonction du risque en différents
niveaux de réglementation, dont la délimitation posera toutefois des pro-
blémes délicats dans la pratique. De facon générale, il apparait que la
protection de droits strictement personnels, telle que visée par la législa-
tion, se heurte a des limites conceptuelles principalement Ia ou des tiers
participent a I'exécution des examens génétiques ou sont directement
concernés par leurs résultats. Il faudra donc, a l'avenir aussi, préter une
attention particuliere au besoin de protection de tiers. Le modeéle de
lautodétermination individuelle, sur lequel se fondent les dispositions lé-
gales, n’est pas adapté a cette problématique dans la mesure ou le con-
sentement éclairé de la personne concernée ne constitue pas une base
suffisante pour légitimer pleinement le droit de disposer d’informations
génétiques — méme bien comprises comme informations partagées. Des
domaines d’application apparemment moins exposés aux abus, et qui
pourraient de ce fait étre soumis a des réglementations moins restrictives,
doivent néanmoins étre considérés de fagon critique et obéir a des condi-
tions résultant d’'une interprétation trés stricte. En conséquence, le Iégis-
lateur est appelé a suivre la mise en ceuvre pratique de la nouvelle régle-
mentation des examens génétiques et a adapter cette derniére au gré des
développements futurs.

Conclusions et recommandations

Etude des impacts et de la pratique d’utilisation des tests génétiques
DTC : Dans certaines circonstances, les tests génétiques DTC peuvent
avoir des conséquences négatives pour la personne testée, I'environ-
nement social ou la société. Bien que principalement non médicaux, ils
permettent accessoirement d’obtenir des informations touchant aux do-
maines de la médicine et de la santé, notamment par la réanalyse des
données brutes. Vu le peu de résultats empiriques solides disponibles
actuellement sur la pratique d’utilisation et les impacts effectifs des tests
génétiques DTC, les institutions d’encouragement sont appelées a soutenir
financierement la recherche qualitative aussi bien que quantitative dans ce
domaine.
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Encouragement de la transparence des données et de I'information :
Les informations fournies par les entreprises de test génétiques DTC au
sujet de leur gestion des données sont souvent peu concreétes. Il est dés
lors difficile d’évaluer le niveau de protection de ces données. Les caracté-
ristiques, possibilités et limites des tests génétiques DTC ont été largement
débattues, mais on ne sait pas au juste ce que les clientes et les clients
retiennent de ces discussions. Les effets négatifs potentiels et les limites
possibles des tests génétiques ne sont pas suffisamment abordés dans le
processus de commande de ces produits. I/ est souhaitable que les orga-
nisations de protection des consommatrices et consommateurs ainsi que
des acteurs des domaines de la science, de la formation, de la politique et
des médias renseignent sur la protection de ces données, les consé-
quences possibles de ces tests et d’autres questions apparentées. Quant
aux entreprises, elles devraient revoir leur politique d’information.

Dans de nombreux cas, le consentement a la réutilisation de données per-
sonnelles et génétiques, notamment a des fins de recherche, est recueilli
en tant que consentement étendu, s’appliquant a différents objectifs scien-
tifiques. Il faudrait tendre, au contraire, a des modeles de consentement
particularisé. Il serait utile que les entreprises qui commercialisent des
tests génétiques DTC développent des modéles de consentement plus
dynamiques et proposent des droits de participation et de consultation.

Protection des mineurs et de tiers : Le fait que des personnes mineures
ou incapables de discernement peuvent commander et utiliser des tests
génétiques DTC risque d’entrainer des problémes au niveau de I'auto-
détermination et du consentement éclairé. Les tests génétiques commer-
cialisés sur internet, notamment, ne sont pas soumis a un contréle suffi-
sant de leurs destinataires; des tests de paternité clandestins, par
exemple, sont concevables dans ces conditions. De plus, les analyses
d’ADN permettent de tirer des informations sur des proches des sujets
testés, ce qui touche au droit de savoir ou de ne pas savoir et a la sphére
privée de ces personnes. La LAGH révisée (2018) prend en considération
cet aspect pour la plupart des tests génétiques DTC : elle prévoit que le
prélevement de I'’échantillon biologique nécessaire a I'analyse soit effectué
en présence d'un professionnel de la santé. Reste a attendre comment
cette réglementation sera mise en ceuvre par les entreprises opérant au
niveau international. Il faudrait envisager des modéles de réglementation
alternatifs donnant plus d’importance aux dimensions collectives des in-
formations génétiques.
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Les attentes et la réalité : Les tests génétiques DTC et le phénotypage
de I’ADN suscitent parfois de grandes attentes quant a leur valeur informa-
tive et a leur utilité. Mais vu le niveau actuel des connaissances scienti-
figues, nombre d’entre elles ne peuvent pas étre pleinement satisfaites
aujourd’hui et ne le seront pas non plus dans le proche avenir — c’est le
cas notamment de I'élaboration d’un portrait-robot a I'aide du phénotypage
de 'ADN. Le degré momentané d’incertitude des analyses de I'’ADN doit
étre communiqué et pris en considération dans les pratiques qui font appel
a cette technique. Il faudrait différencier clairement la pertinence de
I'analyse en fonction de caractéristiques distinctes et tenir compte du déve-
loppement scientifique et technique dans ce domaine.

Définition et respect de la proportionnalité en matiére de phénoty-
page de I’ADN : Malgré les limites actuelles de sa valeur informative, le
phénotypage de I’ADN permet d’obtenir des indices pour identifier des
suspects ou des victimes dans certaines enquétes. En méme temps, on
constate que le recours au phénotypage de 'ADN présente des risques de
différentes natures (p.ex. celui de la discrimination). Considérant I'utilité et
les risques de cette technique, la proportionnalité de son application dans
des situations concrétes doit faire I'objet d’'un débat social et politique.
Celui-ci devrait déboucher sur un catalogue mentionnant clairement les
cas dans lesquels le phénotypage de I'ADN est admis pour des enquétes
(p.ex. au sujet de meurtres ou de délits sexuels). En complément des tri-
bunaux des mesures de contrainte, une instance indépendante, par
exemple une commission d’éthique spécifique dotée d’une fonction consul-
tative, pourrait étre mandatée ou créée pour clarifier les cas limites dans
lesquels il y a doute quant au droit de recourir au phénotypage de I'’ADN.
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Situazione iniziale

Negli ultimi decenni, sulla scia dei progressi della genetica e della biologia
molecolare sono sorte nuove applicazioni dell’analisi del DNA.

e Imprese commercializzano test genetici diretti al consumatore (DTC,
direct-to-consumer) su Internet o attraverso canali di distribuzione fisici
— spesso senza l'intermediazione di specialisti. Test genetici DTC ge-
nealogici identificano ad esempio l'origine regionale o i parenti viventi
del soggetto testato, mentre test genetici DTC lifestyle analizzano tra
I’altro la condizione fisica, il metabolismo o caratteristiche della perso-
nalita.

e La fenotipizzazione del DNA mira a determinare caratteristiche esterio-
ri e di altra natura delle persone, ad esempio il colore della pelle o dei
capelli, partendo da tracce di DNA al fine di contribuire alle indagini fo-
rensi su persone sospettate di reati o all’identificazione delle vittime.

Le possibilita e i limiti di queste applicazioni sono molteplici. La loro utiliz-
zazione offre nuove opportunita, ma comporta anche sfide e rischi a livello
individuale e sociale.

Obiettivo e disegno della ricerca

Lo studio esplora e discute le possibilita e i limiti tecnico-scientifici attuali di
queste applicazioni. Analizza inoltre le loro potenziali ripercussioni nonché
il quadro sociale e giuridico, soffermandosi tra I'altro sulla protezione dei
dati e della sfera privata, il consenso informato e i diritti di terzi, la trasmis-
sione di informazioni nonché i diritti fondamentali dei cittadini.

La valutazione interdisciplinare delle scelte tecnologiche combina vari ap-
procci metodologici. Le riflessioni si basano sullesame e la discussione
della letteratura specializzata, di pareri e di testi giuridici. Le conoscenze
cosi acquisite sono ampliate mediante interviste qualitative con esperti e
stakeholder. Per valutare in particolare la trasmissione di informazioni e la
presentazione dei test genetici DTC sono analizzati siti web che li offrono.
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Il punto di vista soggettivo degli utenti dei test genetici DTC & esplorato
mediante I'autosperimentazione e l'autosservazione da parte di membiri del
progetto.

Risultati

Test genetici DTC per la ricerca dell’origine e dei parenti

| test genetici DTC per la ricerca dell’origine e dei parenti sfruttano tipi di DNA,
dati di riferimento e metodi di analisi distinti, il che ne influenza i risultati. Le
analisi possono avere ripercussioni sul’immagine di sé, mettere sotto pressio-
ne le relazioni sociali, favorire il determinismo genetico o il razzismo e penaliz-
zare gruppi sociali. L'informazione dei consumatori sui limiti e le possibili riper-
cussioni negative dei test genetici non & sempre sufficiente. | dati genetici e
personali generati possono essere utilizzati per scopi scientifici, criminali e
medici. La protezione dei propri dati e della sfera privata € difficile da valutare
in base alle informazioni fornite e pud essere migliorata. Occorre inoltre ana-
lizzare con spirito critico la caratterizzazione di questi test genetici come gene-
tica ricreativa. La legge federale sugli esami genetici sul’essere umano
(LEGU) riveduta (2018) stabilisce che anche queste analisi genetiche devono
essere prescritte da un professionista della salute e il campione prelevato in
presenza di un professionista della salute. Per ora non & dato sapere come
reagiranno le imprese all’entrata in vigore della legge e cosa cambiera nella
pratica per i consumatori.

Test genetici DTC per analisi lifestyle

| test genetici DTC per analisi lifestyle, offerti su Internet e attraverso canali
di distribuzione fisici, analizzano tra l'altro il metabolismo, la condizione
fisica o caratteristiche della personalita. Non &€ sempre facile tracciare la
linea di confine tra analisi mediche e non mediche, dal momento che tal-
volta i geni analizzati possono anche contenere informazioni rilevanti dal
punto di vista medico. A livello di commercializzazione e presentazione dei
risultati, la delimitazione rispetto al settore medico non & uniforme. La rap-
presentativita dei marcatori utilizzati & in parte contestata, dal momento
che spesso I'origine dei fenotipi non va ricercata in singoli geni, ma entra-
no in gioco piu geni nonché fattori ambientali. Per i consumatori non &
facile prendere una decisione di acquisto informata: la trasparenza sui
marcatori genetici utilizzati, il processo di analisi, la presentazione dei risul-
tati e l'ulteriore utilizzazione dei dati e dei campioni non € sempre garantita
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sui siti web che offrono i test. Inoltre i risultati si prestano potenzialmente a
malintesi e interpretazioni errate. Cid pud suscitare inquietudine, timori e
false speranze, ma anche una falsa sicurezza o un sollievo ingiustificato.
Questi test mettono inoltre in campo aspetti come la possibilita di testare
minorenni, I'accrescimento dellempowerment e dell’autonomia nonché
forme di ingiustizia sociale.

Fenotipizzazione del DNA

La fenotipizzazione del DNA viene impiegata nella scienza forense per
prevedere determinate caratteristiche di un ricercato partendo da tracce di
DNA. Puo trattarsi di caratteristiche esteriori come il colore dei capelli 0
degli occhi, ma anche dell’eta o dell’origine biogeografica. Sono inoltre in
corso continue ricerche sulla determinazione di altre caratteristiche. Que-
ste previsioni operano con probabilita (di errore): la loro precisione varia a
seconda della caratteristica e del tipo di modalitd. E importante tenerlo
presente per non alimentare aspettative eccessive sulla fenotipizzazione
del DNA. Si tratta di un metodo del lavoro d’indagine da impiegare con
cautela, quando tutti gli altri metodi non portano da nessuna parte e occor-
re indagare su reati particolarmente gravi. | criteri per I'impiego devono
essere fissati a livello legislativo, con la partecipazione del maggior nume-
ro possibile di stakeholder, al fine di considerare anche possibili problema-
tiche sociali. Gli aspetti piu critici della fenotipizzazione del DNA sono le
questioni legate alla sfera privata e alla protezione dei dati nonché il peri-
colo di discriminazione e di profiling etnico.

Quadro giuridico

La revisione totale della LEGU (2018) ne ha sensibilmente ampliato il
campo di applicazione. A partire dal 2021, la LEGU riveduta contemplera
presumibilmente tutti gli esami genetici, anche al di fuori del’ambito medi-
co. Nella pratica, tuttavia, 'auspicata attribuzione degli esami genetici a
classi di regolamentazione distinte in base ai rischi continuera a sollevare
difficolta di delimitazione. In generale sembra che la protezione dei diritti
strettamente personali perseguita dalla legislazione raggiunga limiti con-
cettuali in particolare laddove terzi partecipano allo svolgimento degli esa-
mi genetici o sono direttamente interessati dai risultati. Anche in futuro
bisognera quindi prestare particolare attenzione alla necessita di protegge-
re terzi. Il modello dell’autodeterminazione individuale, su cui si basa la
regolamentazione giuridica, non puo risolvere la problematica nella misura
in cui il consenso informato del singolo non rappresenta una base suffi-
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ciente per legittimare completamente la facolta di disporre dell'informa-
zione genetica — intesa correttamente quale informazione condivisa. Anche
campi di applicazione destinati a essere soggetti a disposizioni meno re-
strittive a causa di un presunto minor pericolo di abuso vanno analizzati
con spirito critico da questo punto di vista e le loro condizioni interpretate
rigorosamente. La legislazione restera pertanto chiamata a monitorare
I'attuazione pratica della nuova regolamentazione degli esami genetici e ad
adeguarla agli sviluppi futuri.

Conclusioni e raccomandazioni

Studiare la prassi e le ripercussioni dei test genetici DTC: i test geneti-
ci DTC possono avere conseguenze negative per I'individuo testato, il con-
testo sociale o la societa. Questi test genetici prevalentemente non medici
possono inoltre fornire anche risultati medici e relativi alla salute, tra I'altro
attraverso la rianalisi dei dati grezzi. Siccome al momento sono disponibili
solo pochi dati empirici attendibili sulle modalita effettive di utilizzazione e
le ripercussioni di questi test genetici DTC, si raccomanda di sostenere
finanziariamente, attraverso le competenti istituzioni di promozione, la ri-
cerca qualitativa e quantitativa.

Promuovere la trasparenza dei dati e 'informazione: essendo spesso
poco concrete, le informazioni sulla gestione dei dati trasmesse dalle imprese
che propongono test genetici DTC ostacolano una valutazione della protezio-
ne dei dati. Malgrado le ampie spiegazioni sulle caratteristiche, le possibilita e i
limiti dei test genetici DTC, non & chiaro in che misura i clienti ne siano consa-
pevoli. Le potenziali ripercussioni negative e i limiti dei test genetici non sono
spiegati in misura sufficiente durante il processo di ordinazione. Si raccoman-
da alle organizzazioni di protezione dei consumatori e ad attori della scienza,
dell’istruzione, della politica e dei media di affrontare tematiche come la pro-
tezione dei dati e le potenziali ripercussioni di questi test. Le imprese stesse
dovrebbero rivedere la loro politica in materia d’informazione.

In molte offerte, il consenso all’'ulteriore utilizzazione dei dati personali e
genetici, in particolare per scopi di ricerca, € dato sotto forma di consenso
generico a vari scopi di ricerca. | modelli del consenso dovrebbero tuttavia
essere precisati. Le imprese che propongono test genetici DTC potrebbero
ad esempio elaborare e offrire modelli di consenso piu dinamici nonché
diritti di cogestione e consultazione.
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Protezione dei minorenni e di terzi: possono essere ordinati e predis-
posti test genetici DTC anche per minorenni o persone incapaci di discer-
nimento, il che pud sollevare problemi in termini di autodeterminazione e
consenso informato. Soprattutto per quanto riguarda i test genetici com-
mercializzati su Internet non si verifica in misura sufficiente da chi proviene
il campione inviato. Non sono pertanto esclusi ad esempio test di paternita
eseguiti di nascosto. Le analisi del DNA possono anche fornire risultati su
altre persone vicine, intaccandone il diritto di sapere o non sapere € la
sfera privata. La LEGU riveduta (2018) affronta gia questa problematica
per la maggior parte dei test genetici DTC: dopo la sua entrata in vigore, il
campione dovra essere prelevato in presenza di un professionista della
salute. Resta da vedere come questa disposizione potra essere applicata
nel caso delle imprese che operano a livello internazionale. Occorre inoltre
valutare modelli di regolamentazione alternativi, che tengano conto in mo-
do piu chiaro delle dimensioni collettive delle informazioni genetiche.

Confronto con la realta: i test genetici DTC e la fenotipizzazione del DNA
sono talvolta associati ad aspettative elevate in termini di rappresentativita
e utilita. Lo stato delle conoscenze scientifiche non consente di soddisfare
tutte le aspettative né potra farlo in un futuro prossimo — si pensi ad esem-
pio all’elaborazione di un «identikity mediante la fenotipizzazione del DNA.
E necessario comunicare questa incertezza e tenerne conto nelle pratiche
che fanno segquito alla ricezione delle analisi del DNA, facendo una distin-
zione chiara per quanto riguarda la rappresentativita dell’analisi di varie
caratteristiche e tenendo conto del progresso tecnico-scientifico in corso.

Stabilire e rispettare la proporzionalita nella fenotipizzazione del DNA:
malgrado gli attuali limiti della sua rappresentativita, in alcune indagini la
fenotipizzazione del DNA puo fornire indicazioni utili o essere indispensabi-
le per identificare i sospetti o le vittime di un reato. Al tempo stesso, il ri-
corso alla fenotipizzazione del DNA comporta potenziali rischi a vari livelli
(p. es. discriminazione). E pertanto necessario negoziare, sul piano sociale
e politico, la proporzionalita dei benefici e dei rischi. Cio dovrebbe sfociare
in un catalogo chiaro dei casi in cui € possibile impiegare la fenotipizzazio-
ne del DNA per le indagini (p. es. in caso di assassinio o di reati sessuali).
Per chiarire i casi limite, nei quali non e evidente se sia possibile 0 meno
impiegare la fenotipizzazione del DNA, si potrebbe incaricare o istituire, a
complemento dei giudici dei provvedimenti coercitivi, un servizio indipen-
dente, ad esempio una commissione etica con funzione consultiva.
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Kurz & knapp

. DNA-Analysen zur Herkunfts- und Verwandtschaftsbestimmung oder Beantwortung von
Lifestyle-Fragen werden heute Uber das Internet direkt an Kundinnen und Kunden (direct-
to-consumer, DTC) vermarktet.

. In der Forensik wird an der Vorhersage ausserer und anderer Merkmale einer Person
basierend auf deren DNA-Spuren gearbeitet, um Ermittlungsarbeiten zu unterstuitzen.

. Die vorliegende interdisziplindre Technikfolgenabschatzung beschaftigt sich mit den
wissenschaftlichen und technischen Grundlagen, Mdglichkeiten und Einschrankungen,
Chancen und Risiken sowie den gesellschaftlichen Rahmenbedingungen und Auswirkun-
gen dieser vordergrindig nicht medizinischen Anwendungen von DNA-Analysen.

o Die Studie basiert auf einer umfassenden Literaturrecherche und -aufarbeitung, Interviews
mit Expertinnen und Experten und Stakeholdern, der Analyse von Unternehmenswebseiten
sowie von Selbstbeobachtungen im Zuge der Durchfiihrung von DTC-Gentests.

Die Madoglichkeiten genetischer Analysen haben sich seit den 1970er-
Jahren, als die ersten Verfahren zur DNA-Sequenzierung vorgestellt
wurden, bedeutend erweitert (Heather & Chain, 2016). Wahrend die Se-
quenzierung des menschlichen Genoms, die um die Jahrtausendwende
abgeschlossen wurde, mit den damals verwendeten Methoden noch rund
drei Milliarden US-Dollar kostete, kann die Sequenzierung eines mensch-
lichen Genoms heute fiir knapp tber 1 000 US-Dollar durchgefiihrt werden
(Wetterstrand, 2019). Dariber hinaus kdnnen mit Verfahren der Genotypi-
sierung DNA-Varianten an bestimmten Stellen des Erbguts noch schneller
und kostenglinstiger identifiziert werden.

Bereits vor der Entschlisselung des menschlichen Genoms wurden soge-
nannte Direct-to-consumer-Gentests (DTC) direkt an Kundinnen und Kun-
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den vertrieben, etwa fur Vaterschaftsbestimmung oder Analyse einzelner
gesundheitsbezogener Gene. Nach der Jahrtausendwende entstanden im-
mer mehr Unternehmen, die DTC-Gentests Uber das Internet vermarkteten
und direkt an ihre Kundinnen und Kunden versendeten (Hogarth & Saukko,
2017; Royal et al., 2010). Infolge des wissenschaftlichen und technischen
Fortschritts erweiterte sich dieses Angebot vor allem um Analysen, die
vielerorts keiner Zulassung und keiner medizinischen Begleitung bedurfen.
Viele der DTC-Gentests kénnen ohne Uberweisung und Unterstiitzung
durch eine Fachperson direkt online oder Uber stationare Vertriebswege
wie Apotheken oder Drogerien erworben werden. Die Konsumentinnen und
Konsumenten selbst nehmen ihre Probe, schicken diese ein und beauftra-
gen das Unternehmen mit der Analyse. Die Ergebnisse werden dann on-
line aufbereitet oder per Post Ubermittelt. Die Bandbreite des Angebots ist
gross: Genealogische DTC-Gentests geben etwa Informationen Uber die
regionale Herkunft der eigenen Vorfahren oder identifizieren noch lebende
Verwandte. Lifestyle-Gentests analysieren die koérperliche Leistungsfahig-
keit, den Stoffwechsel, Personlichkeitsmerkmale und andere persoénliche
Eigenschaften (Borry, Cornel, & Howard, 2010; Regalado, 2019).

Auch in der Forensik spielen neue genetische Analysen eine immer gros-
sere Rolle. Neben bekannten Anwendungen wie der Zuordnung von DNA-
Spuren zu einer Person, wird seit einiger Zeit an der DNA-Phano-
typisierung gearbeitet. Damit sollen etwa adussere Merkmale wie Haar-
oder Hautfarbe einer Person auf Basis der DNA vorhergesagt werden.
Diese Informationen sollen bei der Suche nach Tatverdachtigen oder der
Identifizierung von Opfern von Straftaten oder Unfallen genutzt werden
(Kayser, 2015; Schneider, Prainsack, & Kayser, 2019).

Diese Geschafts- und Anwendungsfelder schaffen nicht nur vielfaltige
Méglichkeiten fir Konsumentinnen und Konsumenten sowie professionelle
Akteurinnen und Akteure. Sie bringen auch verschiedene Herausforderun-
gen und mdgliche Probleme fiir das Individuum, fiir soziale Gruppen, fir
die Politik, einzelne Gesellschaftsbereiche und die Gesellschaft insgesamt
mit sich. Die vorliegende interdisziplinare Technikfolgenabschatzung wid-
met sich deshalb diesen neuen Anwendungen der DNA-Analysen und da-
mit verbundenen Chancen und Risiken. Sie wirft einen differenzierten und
tiefergehenden Blick auf die technologischen und wissenschaftlichen As-
pekte dieser neuen DNA-Analysen, genauso wie auf deren soziale Einbet-
tung und Auswirkungen.
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1.1. Ziele und Aufbau der Studie

Die Studie beschéftigt sich mit den eingangs beschriebenen drei neuen
Anwendungen von DNA-Analysen:

o DNA-Analysen zur Herkunfts- und Verwandtenforschung, die der Iden-
tifikation und Charakterisierung der eigenen Abstammung und der Auf-
findung lebender Verwandter dienen.

o Lifestyle-Gentests zur Bestimmung der korperlichen Leistungsfahigkeit,
des Stoffwechsels oder von Personlichkeitsmerkmalen, die fir Le-
bensstilberatung genutzt werden kénnen.

o DNA-Phénotypisierung zur Rekonstruktion des Aussehens von Perso-
nen basierend auf aufgefundenen DNA-Spuren, beispielsweise zur Vo-
raussage von Augen- oder Haarfarbe.

Diese Anwendungen haben gemein, dass sie vordergriindig keinen wis-
senschaftlichen oder medizinischen Zweck (siehe Infobox 1) verfolgen:
DNA-Analysen zur Herkunfts- und Verwandtenforschung oder fir Lifestyle-
Belange werden von Unternehmen vornehmlich als Mittel der Unterhaltung
oder fur Fragen der Lebensgestaltung vermarktet. DNA-Phanotypisierung
kann von Ermittlungsbehérden als Werkzeug in der Suche nach Tatver-
dachtigen oder der ldentifikation unbekannter Opfer eingesetzt werden.
Jedoch wird die vorliegende Studie zeigen, dass die gewonnenen Daten
und Erkenntnisse zumindest ambivalent hinsichtlich ihrer medizinisch-
diagnostischen Aussagekraft sind.

Infobox 1: DNA-Analysen in der Medizin

DNA-Analysen werden in der medizinischen Forschung unter anderem zur Untersuchung der
genetischen Grundlagen von Erkrankungen oder der Wirksamkeit von Arzneimitteln (Pharma-
kogenetik) verwendet. Wahrend die Rolle von Genvarianten auf die Entwicklung einer Reihe
monogener Erbkrankheiten bereits relativ gut belegt ist, kann der Einfluss des Erbguts auf das
Entstehen komplexer Erkrankungen (z. B. Herz-Kreislauf-Erkrankungen oder Krebserkran-
kungen) bislang weniger deutlich nachgewiesen werden. Denn es ist haufig von einem Zusam-
menspiel verschiedener genetischer Faktoren, des Lebensstils und weiterer Umwelteinfliisse
auszugehen (Graw, 2015, Kapitel 13).

Bei Risikofaktoren oder Krankheitssymptomen kénnen Medizinerinnen und Mediziner DNA-
Analysen nutzen, um Patientinnen und Patienten auf die genetische Veranlagung fiir eine
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Krankheit testen zu lassen. Auf ein erhohtes Risiko kann beispielsweise die Haufung be-
stimmter Erkrankungen in der Verwandtschaft hinweisen. In der Schweiz sind die Voraus-
setzungen fir und die Durchfiihrung von genetischen Untersuchungen am Menschen gesetzlich
geregelt (Gesetz Uiber genetische Untersuchungen beim Menschen, GUMG).

Die vorliegende interdisziplindre Technikfolgenabschatzung vermittelt die
wissenschaftlich-technischen Grundlagen und damit verbundener Még-
lichkeiten, Herausforderungen und Limitierungen der Umsetzung und
Aussagekraft bestimmter Anwendungen von DNA-Analysen. Daran an-
schliessend geht es darum, welche Versprechungen mit verschiedenen
Anwendungen verbunden werden und inwiefern sich diese realisieren las-
sen. Die Studie geht ausserdem auf Fragen der informierten Einwilligung,
des Rechts auf Nichtwissen, des Datenschutzes und der Privatsphare von
Konsumentinnen und Konsumenten sowie grundlegender Rechte von Bur-
gerinnen und Birgern ein. Sie interpretiert dabei die Anwendungen der
DNA-Analysen vor dem Hintergrund gesellschaftlicher und rechtlicher Rah-
menbedingungen und geht von einer wechselseitigen Beziehung zwischen
Technologie und Gesellschaft aus.

In den folgenden Abschnitten werden der Forschungsansatz und die an-
gewandten Methoden dargestellt. Kapitel 2 beschreibt Grundbegriffe der
Genetik und beschaftigt sich tiefergehend mit den wissenschaftlichen und
technischen Grundlagen der DNA-Analyse. Dann wendet sich der Bericht
zunachst den als DTC-Gentests angebotenen Herkunfts- und Verwand-
tenanalysen (Kapitel 3), den Lifestyle-Gentests (Kapitel 4) und schliesslich
der DNA-Phanotypisierung (Kapitel 5) zu. Darauffolgend beschaftigt sich
Kapitel 6 eingehend mit den rechtlichen Rahmenbedingungen dieser un-
terschiedlichen Anwendungsmaoglichkeiten. Die Studie schliesst mit einer
analytischen Zusammenschau und daran gekoppelten Empfehlungen ab
(Kapitel 7). Im Anhang findet sich ab Seite 379 ein Glossar zu den wich-
tigsten Begriffen und Abklirzungen.

Das Projekt dauerte von Marz 2019 bis Juni 2020, wobei die inhaltlichen
Arbeiten zu den drei Anwendungsgebieten (Kapitel 3—5) zwischen Februar
und April 2020, die Untersuchung des rechtlichen Kontextes (Kapitel 6) bis
Mai 2020 abgeschlossen waren. Neuere Entwicklungen konnten dement-
sprechend nur in geringem Masse im Zuge der letzten Uberarbeitungen
bertcksichtigt werden.
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1.2. Forschungsansatz und -methoden

Die interdisziplindre Technikfolgenabschatzung zieht Wissensbestande
aus den Natur- und Lebenswissenschaften, den Sozial- und Wirtschafts-
wissenschaften, den Rechtswissenschaften, der Philosophie und der Ethik
heran. Die Studie ist weitgehend als Expertinnen- und Experten-Technik-
folgenabschatzung konzipiert: Basis der Erdrterungen und Einschatzungen
sind dabei wissenschaftliche Fachartikel und Interviews mit Expertinnen
und Experten aus unterschiedlichen Bereichen. Dartber hinaus sind weite-
re gesellschaftliche Perspektiven tber eine Literatur- und Medienrecherche
sowie Interviews mit Stakeholdern berucksichtigt.

1.21. Literaturrecherche und -aufarbeitung

Die Aufarbeitung relevanter Fachliteratur bildet die Grundlage der Studie.
Sie zeichnet den Stand der Forschung und Entwicklung in Bezug auf die
betrachteten DNA-Analyseanwendungen nach und beleuchtet, welche
Aspekte des Themas in Fachkreisen und der Gesellschaft behandelt und
debattiert werden.

Zur Recherche wurden insbesondere die wissenschaftlichen Datenbanken
Scopus' und PubMed?, daneben aber auch Bibliotheksdatenbanken und
Google Scholar® verwendet. Das Projektteam identifizierte weitere relevan-
te Publikationen ausserdem Uber die bereits durchgesehene Literatur und
fuhrte zu einigen Sachverhalten Internetsuchen durch. Bei der Auswahl der
Literatur wurde darauf Wert gelegt, insbesondere begutachtete (peer-
reviewed) Werke fir die weitere Arbeit heranzuziehen. In manchen Fallen,
etwa bei Lehrwerken, Zeitungsartikeln oder Stellungnahmen, ist eine der-
artige Begutachtung jedoch nicht tblich, weshalb hier ebenso nicht begut-

' Scopus listet mehrheitlich peer-reviewed Fachpublikationen aus den Lebens-, Natur-, Ge-
sundheits-, Sozial- und Wirtschaftswissenschaften auf (Elsevier, 2018).

2 PubMed ist eine Datenbank fir Fachpublikationen aus Biomedizin und Gesundheitswissen-
schaften (National Center for Biotechnology Information, 2020).

3 Google Scholar (2019) listet neben Artikeln aus Fachzeitschriften auch Vorabdrucke, techni-
sche Berichte, Stellungnahmen usw. auf. Diese sind zum Teil nicht begutachtet und von un-
terschiedlich hoher wissenschaftlicher Qualitat.
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achtete Publikationen herangezogen wurden. Auswahlkriterien waren in
jedem Fall die inhaltliche Relevanz, die Qualitat der Studie oder des Tex-
tes sowie die Nachvollziehbarkeit der gebrachten Argumente.

1.2.2. Interviews mit Expertinnen und Experten

Das Projektteam fuhrte im Rahmen der Arbeiten zu den drei Anwendungs-
gebieten der DNA-Analyse (siehe Kapitel 3-5) 16 Interviews mit Expertinnen
und Experten sowie gesellschaftlichen Stakeholdern durch. Mithilfe der In-
terviews wurde das durch die Literaturarbeit generierte Wissen eingeordnet,
vertieft und erweitert. Die Informationen aus den Interviews fanden direkt
Eingang in den Bericht oder waren Ausgangspunkt fir weitere Recherchen.

Das Projekt definiert Expertinnen oder Experten als Personen, die Uber
umfassendes Wissen Uber das jeweilige Anwendungsfeld oder die damit
verbundenen gesellschaftlichen, wissenschaftlichen und technologischen
Hintergriinde verfligen.* Also sowohl Personen, die Forschung und Ent-
wicklung zu DNA-Analysen betreiben oder die jeweiligen Technologien
anwenden, als auch solche, welche die Technologie, ihre Anwendungen
und Rahmenbedingungen untersuchen. Des Weiteren wurden Interviews
mit Vertreterinnen und Vertretern von DTC-Gentestunternehmen, Zivil-
gesellschaft, Nichtregierungsorganisationen und Interessensverbanden
sowie der 6ffentlichen Verwaltung durchgefihrt.

Die Interviewpartnerinnen und -partner wurden im Zuge der Literaturarbeit,
Uber Onlinerecherchen oder Empfehlung durch Fachkolleginnen und
-kollegen identifiziert. Das Projektteam kontaktierte sie telefonisch oder per
E-Mail, klarte sie Uber das Thema des Interviews und die Datenverarbeitung
mundlich und schriftlich auf und holte ihre Einwilligung zur Teilnahme ein.
Es wurden qualitative Leitfadeninterviews mittels Telefon oder Voice-Over-
IP-Lésung durchgefuhrt. Qualitative Leitfadeninterviews zeichnen sich durch
neutral formulierte und offene Fragen aus, bei denen keine Antwortalternati-
ven vorgegeben sind. Die Interviewfuhrung ist eher zurlickhaltend und pas-

4 Ein Expertinnen- und Expertenstatus ist eine soziale Zuschreibung und «definiert sich immer

Uber das spezifische Forschungsinteresse und die soziale Reprasentativitat des Experten
gleichzeitig — der Experte ist ein Konstrukt des Forschers und der Gesellschaft» (Bogner,
Littig, & Menz, 2014, S. 11).
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siv, um den interviewten Personen die Mdglichkeit zu geben, ihre Ansichten
frei und mdoglichst unbeeinflusst zu aussern (Froschauer & Lueger, 2003).
Der genutzte Leitfaden basierte auf dem Forschungsinteresse und ersten
Erkenntnissen der Literaturarbeit. Er wurde dem jeweiligen Thema und der
Expertise der interviewten Person angepasst und flexibel eingesetzt.

Die Interviewerinnen und Interviewer zeichneten die Interviews auf (Audio)
und transkribierten diese auszugsweise; im Zuge dessen nahmen sie eine
Pseudonymisierung der Interviewten vor. Das Projektteam extrahierte und
fasste zentrale Inhalte entlang von Auswertungstabellen zusammen und
zitierte zentrale Aussagen wortwortlich. Die pseudonymisierte Liste der
Interviewpartnerinnen und -partner findet sich als Teil der Referenzen und
Quellen im Anhang des Berichts ab Seite 377. Wo im Text direkt auf die
Ausserungen von interviewten Personen zuriickgegriffen wird, wird dies
durch Zitation kenntlich gemacht.

1.2.3. Selbstbeobachtungen

Verschiedene Studien widmen sich bereits der Perspektive von Nutzerin-
nen und Nutzern von DTC-Gentests und auch Zeitungs- und Internetartikel
berichten tber Nutzungserfahrungen. Ebenfalls haben sich Forschende in
entsprechenden Projekten bereits selbst DTC-Gentests unterzogen und
dies dokumentiert (Prainsack, Lahnstein, & Kassai, 2010).

Die vorliegende Studie unternahm ebenfalls solche Selbstversuche und
-beobachtungen: Einzelne Projektmitglieder beauftragten fir sich einen
DTC-Gentest im Bereich Herkunfts- und Verwandtenforschung (Kapitel 3)
oder Lifestyle (Kapitel 4). Ziel war es zum einen, Informationen und damit
neues Analysematerial zu erhalten, welches nicht oder kaum uber die Web-
seite der analysierten Unternehmen beziehungsweise die Literatur erfasst
werden konnte. Zweitens ermoglichen Selbsterzahlungen und deren Deu-
tung, das Forschungsinteresse der Forschenden direkt am (eigenen) Er-
leben zu bearbeiten. Dies ergibt mitunter eine detailliertere Erhebungs-
und Analysemoglichkeit, als das bei Interviews mit nicht wissenschaftlichen
Forschungsteilnehmerinnen oder -teilnehmern der Fall ware (Vryan, 2006).
Das Selbst und die eigenen Erfahrungen stehen im Zentrum der Forschung.
Damit kann eine einzigartige Perspektive zur Diskussion beitragen und diese
erganzen. Ein weiterer Vorteil ist, dass die Darstellung der eigenen Erleb-
niswelt die Leserinnen und Leser inspirieren kann, tber ihre eigenen Erfah-
rungen und Positionen zu reflektieren (Ellis & Bochner, 1996, S. 22).
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Basierend auf einer Marktrecherche wurden zunachst verschiedene Unter-
nehmen identifiziert, die derartige DTC-Gentests anbieten. Die Projektmit-
arbeiterinnen und -mitarbeiter gingen individuell die einzelnen Angebote
durch und trafen eine erste Auswahl von Unternehmen, bei denen sie eine
Testung in Auftrag geben wirden. In einem weiteren Prozess aus Recher-
che, Reflexion und Diskussion wurde dann eine letztendliche Wahl getrof-
fen. Dann wurden die Tests von den Forschenden beauftragt.

Die methodische Vorgehensweise war angelehnt an die Autoethnografie
und schliesst damit Selbstreflexion und Selbstbeobachtung mit ein, stellt
diese sogar ins Zentrum des Forschungsprozesses (Ellis, 2004). Die For-
schenden reflektierten und protokollierten laufend ihren Entscheidungs-
prozess; wahrend des gesamten Prozesses wurde ein Feldtagebuch
(handschriftlich und/oder elektronisch) als materielles Gedachtnis gelese-
ner, gehdrter und gedachter Dinge und als Hilfsmittel zur Selbstbeobach-
tung gefihrt. Dieser individuelle Prozess wurde durch Reflexionsrunden im
Projektteam oder in kleineren Projektgruppen begleitet. Es ging darum, die
Kriterien der Entscheidung fir oder gegen ein Angebot zu explizieren und
Uber die kritische Auseinandersetzung mit den Angeboten weiterzuentwi-
ckeln. Die Selbstbeobachtung hatte das Ziel, einen unmittelbaren Zugang
nicht nur zum Bestellprozess und den Ergebnissen zu erhalten, sondern
auch die subjektive Perspektive von Konsumentinnen und Konsumenten
besser nachvollziehen zu kdnnen.

Den Forschenden stand es frei, an dieser Selbstbeobachtung teilzuneh-
men oder nicht. Sie konnten ausserdem wahrend des ganzen Prozesses
ihre Teilnahme beenden oder ihre Rolle verdndern, etwa die eigene
Selbsttestung abbrechen, aber dennoch Teil der Reflexionsgruppe bleiben;
diese Mdglichkeit wurde in einem Fall auch genutzt. Ebenfalls war es den
einzelnen Forschenden Uberlassen, welche Inhalte und personlichen An-
sichten Uber ihren DTC-Gentest sie mit der Projektgruppe teilen. Die Erhe-
bungs- und Reflexionsprotokolle wurden von den einzelnen Forschenden
individuell angefertigt; diese konnten entscheiden, welche Teile sie dem
gesamten Projektteam zugénglich machen.

Das Vorgehen der Selbsttestung wurde mit der Ethikkommission des Insti-
tuts fir Hohere Studien besprochen und mit einigen Anpassungen bewil-
ligt. Die Anpassungen bezogen sich insbesondere auf Prazisierungen hin-
sichtlich der Gewahrleistung der Freiwilligkeit, des Datenschutzes und
kontinuierliche Reflexion der eigenen Teilnahme.
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1.2.4. Analyse von Webseiten

DTC-Gentests werden zumeist Uber das Internet angeboten. Die Unter-
nehmen prasentieren auf ihren Webseiten ihr Angebot und geben weiter-
fuhrende Erklarungen Uber die DNA-Analysen. Die Webseiten sind nach
Bestellung und Umsetzung der DNA-Analyse haufig der Ort, an dem die
Ergebnisse abgerufen werden kénnen. Dort werden Informationen bereit-
gestellt, welche den Kundinnen und Kunden helfen sollen, die Testresulta-
te zu verstehen. Die Webseiten sind jedoch nicht nur Vertriebsorte derarti-
ger Tests, sondern sie prasentieren Informationen und Wissen, sie er-
schaffen Vorstellungen und Bilder der Gentests, ihrer Resultate und der
damit verbundenen gesellschaftlichen Phdnomene und Konzepte. Dabei
sind sie nicht als rein informationsvermittelnde Instanzen zu verstehen. Sie
regen Emotionen, Bedurfnisse und Erwartungen bei den Konsumentinnen
und Konsumenten an, die deren Kaufentscheidung und Perspektive auf die
Genanalysen mitbestimmen. Deshalb wurde eine inhaltliche Analyse aus-
gewahlter Angebotswebseiten durchgefiihrt.

Die Forschenden verschafften sich einen Uberblick (iber das Angebot und
identifizierten typische Elemente und Varianten von Unternehmensweb-
seiten. So wurden Bereitstellung und Aufbereitung von Information etwa
hinsichtlich des Leistungsumfangs, der wissenschaftlichen Grundlage, des
Preises, der Laborstandards oder des Umgangs mit Daten untersucht und
beschrieben. Einige ausgewahlte Seiten wurden einer tiefergehenden in-
haltlichen Analyse unterzogen (Pauwels, 2011), bei der die Vermittlung der
wissenschaftlich-technischen Mdoglichkeiten und Limitierungen sowie die
Transparenz hinsichtlich Datenverarbeitung und -schutz im Mittelpunkt
standen. Ausserdem gingen die Forschenden den Fragen nach, wie die
Unternehmen ihre Dienstleistungen und Ergebnisse «konstruieren»: Wel-
che Bedeutung bekommen Genetik und Gentests auf diesen Webseiten?
Welche Rolle wird ihnen fiir die Gesundheit, den Lebensstil, das persén-
liche Wohlbefinden oder die gesellschaftliche Entwicklung zugesprochen?

1.2.5. Priifung des rechtlichen Kontexts

Auf der Grundlage der Untersuchung der unterschiedlichen Anwendungen
der DNA-Analyse (Herkunfts- und Verwandtenforschung, Lifestyle-Gen-
tests, DNA-Phanotypisierung) wurden die beobachteten Problemlagen als
Rechtsfragen rekonstruiert und nach Massgabe der gegenwartigen und
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kinftig erwarteten Rechtslage in der Schweiz, auch vor dem Hintergrund
des europaischen und internationalen Rechts, reflektiert und kritisch unter-
sucht. Auf dieser Grundlage eroffnet die Studie gesetzgeberische Perspek-
tiven und gibt Empfehlungen zur Regulierung zukinftiger Anwendungen im
Bereich der DNA-Analyse.

Inwieweit besonders die Neuregulierungen von Genealogie- und Lifestyle-
Gentests den Herausforderungen der neuen Technologie gerecht werden
kénnen, war insbesondere in Zusammenarbeit mit den tbrigen Arbeitspro-
jekten zum Sachstand und zur weiteren Entwicklung auf diesem Gebiet
kritisch zu Uberprifen. Das Augenmerk der rechtlichen Diskussion richtete
sich dabei zentral auf den Menschen in den verschiedenen Aspekten sei-
ner physischen, psychischen und sozialen Existenz. Die entsprechende
juristische Rekonstruktionsarbeit wurde auf rechtsvergleichender Grund-
lage und mittels eingehender Literaturrecherche zum Stand der rechtswis-
senschaftlichen Forschung durchgefihrt.

1.3. TA-SWISS-Begleitgruppe

TA-SWISS konsultierte viermal im Projektverlauf eine Begleitgruppe aus
Schweizer Expertinnen und Experten und Stakeholdern (Liste auf Seite
383). In drei Begleitgruppensitzungen in Bern wurden Richtungsentschei-
dungen, vorlaufige Erkenntnisse und Arbeitsfassungen diskutiert. In den
Sitzungen prasentierten Mitglieder des Projektteams Projektteile, die dann
gemeinsam hinsichtlich des Verbesserungspotenzials besprochen wurden.
So brachte die Begleitgruppe etwa konstruktive Hinweise zu inhaltlichen
Aspekten oder der zielgruppengerechten Prasentation der Forschungs-
ergebnisse ein. Abseits der Sitzungen gaben Mitglieder der Begleitgruppe
telefonische oder schriftliche Riickmeldung zu einzelnen Berichtsteilen und
boten Unterstiitzung fir die weiteren Ausarbeitungen, beispielsweise mit
Literaturhinweisen, an.

Da wegen der Covid-19-Pandemie eine urspringlich geplante vierte Be-
gleitgruppensitzung vor Ort nicht stattfinden konnte, wurde der Endbericht
im Rahmen einer schriftlichen Konsultation durch die Begleitgruppe begut-
achtet, kommentiert und diskutiert.
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e Neue Anwendungen der DNA-Analyse basieren auf molekularbiologischen Methoden,
allen voran auf DNA-Genotypisierung und zunehmend DNA-Sequenzierung.

e Lifestyle-DTC-Gentests analysieren insbesondere DNA-Variationen, die mit korperlicher
Konstitution oder Erndhrung zu tun haben. Es werden den Getesteten auf Basis des
analysierten Genmaterials Veranderungen des Lebensstils vorgeschlagen.

e Andere DTC-Gentests zielen darauf ab, die biogeografische Herkunft zu identifizieren
oder verwandte Personen ausfindig zu machen.

e Forensisches DNA-Profiling wird dazu verwendet, Uber DNA-Abgleiche verdachtigte oder
vermisste Personen ausfindig zu machen. DNA-Phanotypisierung ist ein neuer Ansatz
zur Rekonstruktion des Erscheinungsbildes einer Person basierend auf deren DNA.

e Die technologische Entwicklung der Molekularbiologie und Bioinformatik flihrten zu einem
rasanten Anstieg verschiedener DNA-Analyseanwendungen. Die dabei generierten
Datenmengen und der Umgang mit diesen stellen Herausforderungen dar.

Die in dieser Studie erlauterten DNA-Analysen nutzen umfangreiches und
sich standig erweiterndes Wissen und Techniken, um die jeweils spezifi-
schen Erkenntnisse aus DNA-Proben zu ziehen. Das vorliegende Kapitel
erortert einige Grundbegriffe und Konzepte, die fur das Verstandnis der
einzelnen Anwendungsgebiete der DNA-Analyse hilfreich sind. Es geht
zunachst auf einige molekulargenetische Aspekte ein (Abschnitt 2.1) und
erortert dann die wissenschaftlichen Grundlagen und technischen Entwick-
lungen der DNA-Analyse (Abschnitt 2.2). Zuletzt werden spezifische wis-
senschaftlich-technische Gesichtspunkte der untersuchten Anwendungs-
falle behandelt (Abschnitt 2.3).

2.1. Molekulargenetische Grundlagen

Die Molekulargenetik ist ein Wissenschaftszweig, der sich mit der Erfor-
schung des Erbguts und dessen Ubersetzung in Proteine beschéftigt. In
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diesem Abschnitt werden relevante Grundlagen der Molekulargenetik er-
ortert, die als Wissensbasis zum Thema genetische Analysen dienen.

21.1. Begriffe der Genetik

Die DNA (Deoxyribonucleic acid, zu Deutsch Desoxyribonukleinsdure oder
DNS) beinhaltet die Erbinformation von Lebewesen. Die Bausteine der
DNA heissen Nukleotide und sind wiederum aus Zuckermolekilen (Des-
oxyribosen), Phosphatgruppen und vier organischen Basen aufgebaut:
Adenin (A), Thymin (T), Cytosin (C), Guanin (G). Die DNA liegt in Doppel-
strangen vor, die Basen jedes Nukleotids sind Uber chemische Bricken
miteinander verbunden. Das Rickgrat des DNA-Strangs bilden Phosphate,
die Uber Zucker (Desoxyribose) mit den Nukleinbasen verbunden sind.
DNA ist komplementar aufgebaut, das bedeutet, die Basen A-T und C-G
zwischen den Doppelstrangen verbinden sich jeweils Uber Wasserstoff-
briicken. Der DNA-Doppelstrang ist in eine Helix gewunden, die pro Wen-
delgang zehn Basenpaare enthalt (siehe Abb. 1).

Abb. 1: Aufbau und Bestandteile der DNA
DNA-Doppelstrang
5 3 gmy

Zucker-Phosphat-
Rickgrat

.................

Quelle: Lang et al. (2019, S. 80). Lizenz: CC BY-NC-ND 2.5 CH
(https://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/2.5/ch/)
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Die DNA befindet sich beim Menschen fast ausschliesslich im Zellkern.
Jeder Mensch besitzt neben der genomischen DNA auch mitochondriale
DNA, die von der Mutter vererbt wird. Bei mitochondrialer DNA handelt es
sich um doppelstrangige, meist zirkulare DNA, die im Inneren der Mito-
chondrien (Zellorganellen) lokalisiert ist.

RNA (Ribonucleic acid, zu Deutsch Ribonukleinsdure) besteht ebenfalls
aus den Basen Adenin, Guanin und Cytosin; Thymin ist durch Uracil (U)
ersetzt. RNA ist in der Regel einzelstrangig und Ubernimmt unterschied-
liche Funktionen im Korper. Als messenger RNA (mRNA) Ubertragt sie
etwa die Information der DNA und dient als Vorlage in der Proteinsynthe-
se. RNA-Molekile kénnen aber auch katalytische Funktionen, ahnlich ei-
nes Enzyms, oder regulatorische Funktionen in der Zelle innehaben.

Die DNA liegt im menschlichen Zellkern in Form von Chromosomen vor.
Hier sind DNA-Strange mit Proteinen in eine kompakte Form gepackt. Der
Chromosomensatz des Menschen ist diploid, das bedeutet, er besitzt zwei
homologe (Ubereinstimmende) Chromosomen, eines vom Vater, eines von
der Mutter. Ausnahme sind die Keimzellen (Spermien und Eizellen), die
haploid sind, also einen einfachen Chromosomensatz aufweisen. Gesamt
besitzt der Mensch 23 Chromosomenpaare, davon 22 Autosomenpaare
und ein Geschlechtschromosomenpaar — die sogenannten Gonosomen:
XY (méannlich) und XX (weiblich).

Ein Gen ist ein Abschnitt der DNA, der fir ein bestimmtes Polypeptid co-
diert und somit als Vorlage fiir Proteine einer Zelle dient, die im Korper
spezifische Funktionen Ubernehmen. Heute weiss man, dass Gene nicht
nur fir Proteine codieren, sondern auch fir andere Gen-Produkte (z. B.
regulatorische RNAs). Gene haben auf den Chromosomen einen festen
Platz, man bezeichnet ihn als Genlocus. Zum Gen gehoéren weiters auch
regulatorische Regionen, die codierende Abschnitte der DNA flankieren.

Die Zustandsform eines Gens nennt man Allel. Als Beispiel kann die BIU-
tenfarbe bei Pflanzen herangezogen werden. Das Gen fir die Blitenfarbe
kann in unterschiedlicher Auspragung vorliegen, beispielsweise als Allel fir
die Farbe Rot oder als Allel fir die Farbe Weiss. Die Sequenz der Allele
weicht dann voneinander ab. Da der Mensch einen doppelten Chromoso-
mensatz besitzt, kbnnen am Ubereinstimmenden Genort zweier homologer
Chromosomen zwei gleiche oder zwei unterschiedliche Allele vorliegen.
Besitzt man zwei gleiche Allele eines Gens, nennt man das homozygot,
wenn diese unterschiedlich sind, heterozygot. Darlber hinaus unterschei-
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det man rezessive und dominante Allele. Merkmale rezessiver Allele
kommen im heterozygoten Zustand nicht zur Auspragung, d. h. sind im
ausseren Erscheinungsbild nicht sichtbar.

Ein Block gemeinsam liegender Allele wird als Haplotyp bezeichnet. Allele
werden umso wahrscheinlicher gemeinsam vererbt, je dichter sie bei-
einander liegen. Als Haplogruppe wird eine Gruppe von Haplotypen be-
zeichnet, die eine gemeinsame Position auf einem Chromosom innehaben.

Die meisten eukaryotischen Gene haben codierende Bereiche in ihrer ge-
nomischen DNA (Exons), die in der reifen mRNA nicht mehr vorhanden
sind (Introns) (siehe Abb. 2). Das Herausschneiden aus den primaren
Transkripten geschieht durch einen Prozess, den man Spleissen nennt.

Abb. 2: Bereiche eines Gens

Regulatorische

Region Promotor Exon1 Exon2 Exon3 Exon4 Exon 5 Terminator
s— - [ - -
Intron Intron Intron Intron

Quelle: eigene Darstellung. Schematische Darstellung eines Gens: Introns enthal-
ten keine Information fiir Genprodukte; sie werden wahrend der Transkription ent-
fernt. An den Promotor binden Proteine, die die Transkription starten. Hier und an
weiteren regulatorischen Regionen wird kontrolliert, ob und in welchem Ausmass

ein Gen exprimiert wird. Der Terminator markiert das Ende eines Gens.

Das alternative Spleissen ist ein zellularer Prozess, bei dem aus einem
Gen verschiedene Proteine gebildet werden. In unterschiedlichen Kombi-
nationen kénnen Introns aus der mRNA herausgeschnitten und Exons
wieder zusammengeflugt werden. Durch diesen Prozess ist es unter ande-
rem mdglich, dass das menschliche Genom fast 30 000 Gene besitzt, aber
mehrere Hunderttausend Proteine bilden kann.

Das Genom ist die Gesamtheit an genetischer Information in einer Zelle
und ist in jeder Zelle eines Organismus vorhanden. Das menschliche Ge-
nom umfasst etwa drei Milliarden Basenpaare und enthéalt fast 30 000 Ge-
ne. In Analogie zum Genom wurde der Begriff Transkriptom gebildet, der
die Gesamtheit aller Transkripte einer Zelle darstellt, also jener DNA, die
«abgelesen» wird. Dazu gehoéren protein-codierende Transkripte und
Transkripte nicht codierender RNA. Das Exom umfasst alle Exon-
Abschnitte eines Organismus.
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2.1.2. Proteinbiosynthese und Regulation der Genexpression

Proteine sind aus Peptiden aufgebaut, die wiederum Moleklle sind, die
aus Aminosauren bestehen. Die Proteinbiosynthese beschreibt den Vor-
gang der Ubersetzung von genetischer Information in Aminosduren und
weiter in Peptidketten, die Proteine aufbauen, welche im Koérper diverse
Funktionen ausuben.

Im ersten Schritt, der Transkription, wird ein Gen auf der DNA abgelesen
und in ein mRNA-Molekul transkribiert. Anschliessend wird das mRNA-
Molekil prozessiert, das bedeutet, es durchlauft strukturelle Veranderun-
gen. Im zweiten Schritt, der Translation, erfolgt die Ubersetzung der Ba-
sensequenz der mRNA in die Aminosauresequenz, aus der dann Peptid-
ketten entstehen.

Abb. 3: Transkription und Translation

Exon 1 Exon2 Exon3 Exon4 Exon 5

— - o

Intron Intron Intron Intron
Transkription l

Exon 1 Exon2 Exon3 Exon4 Exon 5

(a3 § am RNA

Intron Intron Intron  Intron
l Spleissen

Exon1 Exon2 Exon3 Exon4 Exon5

Translation l

M Protein

Quelle: eigene Darstellung. Bei der Transkription wird DNA in mRNA Ubersetzt.
Introns werden herausgeschnitten (Spleissen) und die Exons verbleiben. Sie tra-
gen die Information, aus der in der Translation ein Polypetid und darauffolgend ein
Protein entsteht.

Die Aminosauren reihen sich zu Polypeptidketten aneinander; erst die Fal-
tung dieser Ketten zu Makromolekiilen flhrt zur dreidimensionalen Struktur
eines Proteins. Im genetischen Code bestimmen immer drei aufeinander-
folgende Basen — man spricht auch von einem Basentriplett oder Codon —
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eine Aminosaure. Da es vier Basen gibt, die potenziell in einem Triplett
vorkommen kénnen, ergeben sich 64 verschiedene Kombinationsmaoglich-
keiten. Davon codieren 61 fiir die insgesamt 20 Aminosauren, das heisst,
unterschiedliche Tripletts codieren fir dieselbe Aminosaure. Weiters gibt
es Start- und Stop-Codons, die den Anfang beziehungsweise das Ende
des Gens markieren. Die Anzahl mdglicher Codonkombinationen ist also
grosser als die Anzahl der Aminosauren, die daraus entstehen kénnen.

Die meisten Gene codieren also fiir Polypeptide, die die funktionellen Ei-
genschaften der Zelle wie beispielsweise die enzymatische Aktivitat be-
stimmen. Die Struktur beziehungsweise Faltung eines Proteins hangt sehr
eng mit seiner Funktion zusammen, weshalb Verdnderungen im geneti-
schen Code durch DNA-Variationen meist grosse Auswirkungen auf zellu-
lare Funktionen haben.

Dass ein Gen ein Protein bestimmt, ist jedoch eine vereinfachte Betrach-
tung. Eigentlich sind Struktur und Funktion von Genen hochkomplex. Wie
bereits erlautert, tragen die Intron/Exon-Struktur von Genen und die Mog-
lichkeiten des alternativen Spleissens dazu bei. Darliber hinaus kann auch
das Ablesen von Genen reguliert werden. Die Genexpression unterliegt ei-
ner strengen rdumlichen und zeitlichen Regulierung. Die Kontrolle der Gen-
expression erfolgt Uber spezielle regulatorische, nicht codierende Bereiche
des Gens. Transkriptionsfaktoren sind Proteine, die durch ihre Bindung an
die DNA ein vermehrtes oder verringertes Ablesen des Gens bis zur voll-
stéandigen Blockade der Genexpression regulieren. Nicht selten kommen in
eben jenen regulatorischen Regionen der DNA Variationen vor, welche die
Genexpression und damit das entstehende Protein beeinflussen kénnen.

Nach der Transkription gibt es noch diverse Regulationsmechanismen,
sogenannte post-transkriptionelle Modifikationen, welche die mRNA und
das entstehende Protein beeinflussen kénnen. Diese stabilen Veranderun-
gen in der Regulation der Genexpression werden der sogenannten Epige-
netik zugeordnet, da sie nicht durch DNA-Veranderungen entstehen.

2.1.3. Genetische Variabilitat

Das humane Genom zweier Menschen ist in etwa zu 99,5 Prozent iden-
tisch (Levy et al., 2007) — und dennoch gleicht kein Mensch dem anderen.
Auch wenn sich die genetische Variabilitat nur auf 0,1 bis 0,4 Prozent des
menschlichen Genoms (Karki, Pandya, Elston, & Ferlini, 2015) beschrankt,
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ergibt sich bei drei Milliarden Basenpaaren immer noch eine beachtliche
Anzahl an Unterschieden.

Man unterscheidet in der Genetik das Erscheinungsbild eines Individuums
(Phanotyp) von seinen in der DNA codierten Eigenschaften (Genotyp). Die
Ursache fir unterschiedliche Phanotypen von Individuen einer Population
ist unter anderem die genetische Variabilitat, die Existenz unterschiedlicher
Allele. Neben der Auswirkung von DNA-Veranderungen auf Proteine weiss
man mittlerweile, dass auch Variabilitat in nicht codierenden Bereichen der
DNA Auswirkungen auf den Phanotyp haben kann. Die neuen Technolo-
gien der personalisierten Gen- und Genomanalysen erlauben es, DNA-
Variationen und ihre Auswirkungen besser zu beurteilen als noch vor eini-
gen Jahren. Jedoch sind noch viele Fragen in Bezug auf das Zusammen-
spiel dieser Variationen offen.

DNA-Variationen werden haufig auf Basis der Wahrscheinlichkeit ihres
Auftretens in einer Population unterschieden. Wahrend DNA-Mutationen
in einer Population mit einer Wahrscheinlichkeit von < 1 Prozent vorkom-
men, werden Polymorphismen als solche bezeichnet, wenn die DNA-
Variation haufiger als 1 Prozent in einer Population vorkommt. Mit dem
Aufkommen neuer Sequenzierungstechnologien zeigte sich, dass manche
Mutationen, die in einer Population als seltene DNA-Mutationen galten, in
anderen Populationen als Polymorphismen definiert werden wiirden und
umgekehrt. Ebenso blieben bei vielen Mutationen die Assoziationen mit
Erkrankungen aus, die man mit DNA-Mutationen verband (Karki et al.,
2015). Infobox 2 bietet einen Uberblick tiber DNA-Variationen.

In der Populationsgenetik hat auch die Definition des Wildtyp-Allels als
«Normy» und des Mutanten-Allels als «Abnorm» seit der Einflihrung dieser
Bezeichnung vor Uber hundert Jahren eine Veranderung durchlaufen. Als
Wildtyp wird zwar weiterhin jene Form des Gens bezeichnet, die in der
freien Natur Gberwiegend vorkommt, doch vor allem in Gendatenbanken ist
heute der Begriff der Allelfrequenz gelaufig, also jener Haufigkeit, mit der
ein Allel in einer bestimmten Population auftritt. Die «Minor Allele Fre-
quency» (MAF) ist zur Unterscheidung von haufigen und seltenen DNA-
Variationen wichtig und gibt an, mit welcher Haufigkeit das zweithaufigste
Allel in der getesteten Population vorkommt (National Center for Bio-
technology Information, 2019). Die MAF hangt also von der getesteten
Bevdlkerungsgruppe ab. Beispielsweise ist die Verteilung eines Allels, das
mit Laktasepersistenz (also der Fahigkeit, Laktose zu verdauen) assoziiert
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ist (Enattah et al., 2002) in verschiedenen Populationen sehr unterschied-
lich. Wahrend diese Variante in Ostasien nahezu nicht vorhanden ist, weist
in Europa ungefahr die Halfte der Bevolkerung dieses Allel fur Laktase-
persistenz auf (Mattar, Mazo, & Carrilho, 2012)

Infobox 2: DNA-Variationen im Uberblick

DNA-Mutationen sind Veranderungen einzelner Gene, Strukturveranderungen eines Chromo-
soms oder Veranderungen der Chromosomenzahl. Chromosomen- und Genmutationen kénnen
spontan wahrend der Zellteilung passieren oder induziert werden, etwa durch Mutagene oder
Strahlung. Mutationsereignisse kénnen auf Ebene des Chromosoms grossere Gruppen von
Genen verandern oder in einem Gen dazu fiihren, dass einzelne oder mehrere Basen ausge-
tauscht werden. Bei den Genmutationen kénnen unter anderem sogenannte Punktmutationen
entstehen. Bei Punktmutationen werden einzelne oder wenige nebeneinanderliegende Nukle-
otide ausgetauscht (Substitution), geldéscht (Deletion) oder eingebaut (Insertion).

DNA-Polymorphismen sind alternative Erscheinungsformen eines Allels und ebenso wie Mu-
tationen nicht notwendigerweise mit dem Verlust oder Gewinn einer Funktion assoziiert. Es
kénnen auch bei Polymorphismen ein oder mehrere wenige Basenpaare betroffen sein. Durch
die hohere Haufigkeit ihres Auftretens schloss man darauf, dass sie entweder einen neutralen
oder positiven Effekt fur die Entwicklung einer Population mit sich bringen missen (Karki et al.,
2015). Bei Einzelnukleotidpolymorphismen (SNPs, single nucleotide polymorphisms) wird
nur ein Basenpaar durch ein anderes ersetzt. Sie stellen die haufigsten Polymorphismen im
Genom dar und kommen etwa jedes tausendste Basenpaar vor.

Ausserdem gibt es Insertions-Deletions-Polymorphismen, auch INDELS genannt, bei denen kurze
DNA-Fragmente eingebaut oder geléscht werden. Grossere Insertionen und Deletionen werden
als Kopienzahlvarianten (engl. Copy Number Variations, CNVs) bezeichnet. Bei CNVs liegen
Gene in erhohter Anzahl (Genduplikation) oder verringerter Anzahl (Gendeletion) vor. Dies kann zu
einer Erhéhung oder Verringerung der Genexpression fihren (Karki et al., 2015).

In der DNA finden sich auch sich wiederholende DNA-Sequenzen, sogenannte repetitive DNA:
Dazu gehdren Transposons, Retrotransposons, endogene (zelleigene) Retroviren und Satel-
liten-DNA. Die fur genetische Analysen relevanteste Gruppe ist die Satelliten-DNA. Diese sich
wiederholenden Nukleotidabfolgen lassen sich nach ihrer Lange in Makro-, Mini- und
Mikrosatelliten einteilen, wobei die beiden Letzteren bei Abstammungsanalysen eine Rolle
spielen. Mikrosatelliten (Short Tandem Repeats, STRs) sind kurze, nicht codierende DNA-
Sequenzen von bis zu vier Nukleotiden, die sich am selben Locus 8-25 Mal wiederholen.
Minisatelliten (Variable Number of Tandem Repeats, VNTRs) werden sie genannt, wenn es
15—-100 Nukleotide sind, die sich bis zu einer Lange von 100—15 000 Basenpaaren wiederholen.
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DNA-Polymorphismen, vor allem Einzelnukleotidpolymorphismen (SNPs)
und repetitive DNA in Form von Minisatelliten (VNTRs) und Mikrosatelliten
(STRs), werden fiir genetische Analysen als molekulare genetische Marker
verwendet.

Veranderungen der DNA kdénnen, je nachdem an welcher Stelle sie auf-
treten, verschiedenste funktionelle Konsequenzen haben. Wahrend die
Konsequenzen von DNA-Variationen in nicht codierenden Bereichen und
Introns nicht vollends erforscht sind, sind Konsequenzen von Variationen
in codierenden Bereichen bereits gut charakterisiert. Bei der Beurteilung
der funktionellen Konsequenz, vor allem von Mutationen, besteht auch oft
ein wichtiger Unterschied darin, in welchem Zelltyp eine DNA-Mutation
auftritt: Man spricht von einer gametischen DNA-Mutation, wenn die DNA-
Mutation in einer Keimzelle (Eizelle oder Spermium) auftritt, und von einer
somatischen DNA-Mutation, wenn diese in einer somatischen Zelle (Kor-
perzelle) auftritt. Erstere werden vererbt, haben also auch potenziell Ein-
fluss auf Nachkommen, Letztere werden im Lauf des Lebens akquiriert,
aber nicht vererbt.

Punktmutationen und SNPs gehen haufig mit dem Einbau einer anderen
Aminosaure in die Peptidkette einher. Man bezeichnet diese Konsequenz
dann als Missense-Mutation oder als nicht synonymen Austausch. Die
meisten Proteine kdnnen einige Abwandlungen ihrer Aminosauresequenz
tolerieren. Missense-Mutationen kénnen jedoch dazu fiihren, dass Struktur
oder Funktion des Proteins verandert werden oder das Protein komplett
inaktiviert wird. Da fiir eine Aminosaure mehrere Basentripletts codieren,
muss ein Basenaustausch jedoch nicht immer eine funktionelle Konse-
quenz haben. Wenn die Aminosaure trotz eines Basenaustauschs gleich
bleibt, spricht man von einer stillen Mutation oder einem synonymen Aus-
tausch. Von einer Nonsense-Mutation spricht man, wenn durch den Ba-
senaustausch ein Stop-Codon eingefiihrt wird, also eine Basenkombina-
tion, die ein Signal fir den Transkriptionsabbruch darstellt (TAG, TAA,
TGA). Das Ergebnis ist ein verkirztes Polypeptid, und in vielen Fallen ent-
steht ein verénderter Phanotyp. Vice versa kann auch ein Stop-Codon
durch einen Basenaustausch in eine Aminosdure umgewandelt werden,
was die Proteinkette verlangert (Stop-loss-Mutation). Diese Veranderung
ist sehr selten, kann aber auch Auswirkungen auf den Phanotyp haben.
Bei Insertionen und Deletionen, deren Basenveranderung kein Vielfaches
von drei ist, entsteht ein sogenannter Raster-Schub (engl. Frame Shift),
eine Verschiebung des Leserahmens bei der Ablesung der Basentripletts.
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Es wird eine vollig neue Zusammenstellung als Codon abgelesen. Dies
fuhrt fir gewodhnlich zu einem veranderten Phanotyp. DNA-Variationen in
regulatorischen Regionen wie dem Promotorbereich kbnnen zu Verande-
rungen in der Menge des exprimierten Gens oder einem Abschalten der
Genexpression fuhren.

Obwohl Menschen also zu einem sehr hohen Anteil genetisch ident sind,
unterscheiden sie sich in ihrem dusseren Erscheinungsbild und der Funk-
tionsweise ihrer Zellen, etwa im Stoffwechsel. Sowohl das Erscheinungs-
bild als auch die Reaktionen in der Zelle werden von Proteinen bestimmt,
deren Grundlage die DNA ist. Die genetischen Unterschiede zwischen
Individuen stellen als DNA-Variationen die Grundlage von genetischen
Analysen dar. Wahrend Mutationen individuelle, meist krankheitsassoziier-
te Veranderungen der DNA sind, sind DNA-Variationen weit haufiger auf-
tretende Veranderungen, nicht selten nur einer einzelnen Base (SNPs), die
aber oft mit einer Veranderung des Phanotyps, sei es dem Erscheinungs-
bild oder der Veranderung einer korperlichen Funktion einer Personen-
gruppe, die diese Veranderung aufweist, einhergehen. Die DNA wird nicht
direkt in Proteine Ubersetzt, sondern in einem Prozess, der durch weitere
Faktoren reguliert wird. Eine DNA-Variation kann daher in verschiedenen
Personen unterschiedliche Auswirkungen auf die Proteinexpression und
damit den Phanotyp haben. Wie DNA-Analysen trotzdem Grundlage flr
Aussagen zu einem Phanotyp sein kdnnen, erlautert das folgende Kapitel.

2.2. Grundlagen und Methoden der DNA-Analyse

Um Einblick in die Vielfalt und das komplexe Zusammenspiel von Genen
zu erlangen, erfordert es intensive wissenschaftliche Forschung und tech-
nologische Entwicklungen. In den folgenden Abschnitten wird erlautert, wie
sich wissenschaftliche Studien zu Genotyp-Phanotyp-Korrelationen ent-
wickelt haben und wie genetische Daten aus diesen Studien heute die
Grundlage genetischer Analysen bilden. Anschliessend werden Methoden
in der Molekularbiologie und der Bioinformatik beschrieben, die im Kontext
von DNA-Analysen relevant sind.
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2.21. Humangenetische Studien und Datenbanken

Vor dem Aufkommen moderner molekulargenetischer Methoden waren
Zwillingsforschung und Familienstammbaumanalysen die klassischen Me-
thoden, um den Zusammenhang zwischen Genotyp und Phanotyp zu un-
tersuchen.

Im Jahr 1990 startete das Humangenomprojekt mit dem Ziel, das aus drei
Milliarden Basenpaaren bestehende menschliche Genom zu entschlisseln
(E. D. Green, Watson, & Collins, 2015). Schubkraft erlangte das Projekt
durch Innovationen wie DNA-Sequenzierungstechnologien und neue Mdg-
lichkeiten der Datenverarbeitung. Auch das Verstandnis fir das Teilen
genetischer Daten in der biomedizinischen Forschung wurde durch das
Projekt massstablich verandert und Richtlinien wie die «Genomic Data
Sharing Policy» des Projektférdergebers NIH (US National Institute of
Health) wurden erstellt (E. D. Green et al., 2015).

Das menschliche Genom ist nun komplett sequenziert und in Datenbanken
fur die Erforschung von Zusammenhangen zwischen humanen Genen und
ihren Auspragungsformen offengelegt. In den vergangenen Jahren gab es
weitere relevante Projekte und Initiativen zur Erforschung des mensch-
lichen Genoms. Das «1 000 Genome Project» wurde 2015 abgeschlossen
und beinhaltet Daten von 2 504 sequenzierten Genomen von Individuen
aus 26 verschiedenen Populationen. Es wurden in diesen Genomen
88 Millionen verschiedene DNA-Variationen gefunden. Ziel war es auch,
SNPs bis zu einer Minor Allel Frequency von 1 Prozent zu charakterisieren
(Durbin et al., 2010; Gibbs et al., 2015). Solche gross angelegten For-
schungsarbeiten sind Grundlage von Datenbanken, die es ermdéglichen,
Genotypen mit Phanotypen zu verknipfen. Die Daten des 1 000 Genome
Projects wurden etwa in die Single Nucleotide Polymorphism Database
(dbSNP) des US National Center for Biotechnology Information (NCBI)
eingespeist (The International Genome Sample Resource, 2018).

Neben den Konsequenzen einzelner DNA-Variationen spielt auch das Zu-
sammenwirken von mehreren DNA-Variationen eine wichtige Rolle. Varia-
tionen in verschiedenen Genen kénnen in einem gemeinsamen Phanotyp
resultieren, der sich von jenem unterscheidet, den man als Konsequenz
der individuellen DNA-Variation erwartet hatte. Das Erforschen dieser In-
teraktion von DNA-Variationen ist eine komplexe Aufgabe, der sich die
Molekulargenetik seit Jahrzehnten widmet (Kuzmin et al., 2018).
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Friher waren Stammbaumanalysen und Kopplungskartierungen in Fami-
lien zwei der wenigen Moglichkeiten, Aussagen Uber die Vererbung von
Genen tatigen zu kénnen. Die genetische Kartierung basiert auf dem Wis-
sen, dass zwei Genorte durch den Vorgang der Rekombination von Erb-
material in der Meiose (Reifeteilung bei der Bildung von Eizellen bezie-
hungsweise Spermien) getrennt werden koénnen. Die Rekombination ist
umso wahrscheinlicher, je weiter entfernt die Gene oder Marker voneinan-
der sind. Vice versa werden Allele umso wahrscheinlicher gemeinsam ver-
erbt, je naher sie beieinander liegen. Diese Allel-Blécke oder Haplotypen
lassen sich durch Stammbaume, aber auch durch Populationen verfolgen.
Sie bilden damit eine wichtige Grundlage von genealogischen und forensi-
schen DNA-Analysen.

Durch den Einsatz moderner Sequenzierungs- und Genotypisierungs-
technologien kann man heute eine Vielzahl an Markern und Haplotypen
wesentlich schneller analysieren als friiher. Das «International HapMap
Project» hatte zum Ziel, SNPs, die gemeinsam vererbt werden, in Haplo-
gruppen einzuteilen und sie in Datenbanken mit spezifischen Phanotypen
zu verlinken (International HapMap Consortium, 2003). Das Projekt ver-
wendete dafir unter anderem Daten aus genomweiten Assoziationsstudien
(Manolio & Collins, 2009), deren Funktionsprinzip in Infobox 3 ndher erlau-
tert ist.

Infobox 3: Genomweite Assoziationsstudien (GWAS)

Die Erforschung von statistischen Korrelationen zwischen Genotyp und Phanotyp in Bevolke-
rungsgruppen wird vor allem fiir komplexe und haufige Erkrankungen angewendet. Genomweite
Assoziationsstudien (GWAS) sind dabei eine der gangigsten Methoden. Mit Probenmaterial von
ausreichend grossen Personenkohorten wird nach genetischen Markern (> 500 000 SNPs)
gesucht, die zufallig iber das Genom verteilt sind, und diese werden in Zusammenhang mit
Phanotypen gebracht. Verwendet werden dafir DNA-Microarrays (siehe Abschnitt 2.2.2). Mit
den GWAS ist es moglich, mehr Uber den genetischen Hintergrund von Erkrankungen
herauszufinden (Dehghan, 2018). Der hypothesenfreie Ansatz der GWAS hat auch die neuen
DNA-Analysen vorangetrieben, wie die Analyse leistungs- oder erndhrungsrelevanter DNA-

Variationen.
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2.2.2. Molekulargenetische Methoden

Die in den vorangegangenen Abschnitten beschriebenen Entwicklungen in
der humangenetischen Forschung wéren ohne die technologischen Inno-
vationen in der Molekularbiologie und Bioinformatik nicht méglich gewe-
sen.

Die fir die Entwicklung der DNA-Analysen wohl elementarste Methode der
Molekularbiologie wurde in den 1980er-Jahren entwickelt: die Polyme-
rasekettenreaktion — kurz PCR (Mullis & Faloona, 1987). Diese Methode
erlaubt es, einen gezielt ausgewahlten DNA-Abschnitt des Genoms im
Labor zu vervielfaltigen — und zwar jeden beliebigen, wenn man die den
Genabschnitt flankierenden Nukleotidsequenzen kennt (Saiki et al., 1988).
Die Vervielfaltigung basiert auf einem Prozess, der zunachst die Aus-
gangs-DNA und dann in Zyklen die neu entstandene DNA wieder als Aus-
gangsprodukt verwendet, wodurch es zu einer exponentiellen Anreiche-
rung des Ziel-DNA-Stiicks kommt. Die PCR ist eine Art Kopiervorgang
eines definierten DNA-Abschnitts; nach 30 Kopierrunden entstehen etwa
eine Milliarde Kopien des DNA-Abschnitts. Das amplifizierte DNA-Stick ist
Ausgangsmaterial fur verschiedene qualitative, semi-quantitative und
quantitative Nachweise. Mittlerweile gibt es eine Reihe neuerer PCR-
Verfahren, wie die Real-Time-PCR, die flir DNA-Analysen zum Einsatz
kommen. Bei den meisten werden Amplifikation und Detektion direkt kom-
biniert.

Als Genotypisierung wird die gezielte Bestimmung von bekannten DNA-
Variationen im Genom eines Lebewesens durch DNA-Analysen bezeich-
net. Die quantitative Real-Time-PCR (qRT-PCR, Deutsch: quantitative
Echtzeit-PCR) ist eine Methode, die fur die Genotypisierung bei geneti-
schen Analysen oft zum Einsatz kommt. Sie ist heute noch Goldstandard
fur die klinische Genanalyse, jedoch ist ihr Durchsatz limitiert, weshalb sie
nur fir spezifische Fragestellungen eingesetzt wird. Detektiert werden
kann mit allel-spezifischen Primern oder sogenannten TagMan-Sonden.
Beide liefern Aussagen zur Art der DNA-Variation (homozygotes oder hete-
rozygotes Merkmal). Sie heisst Echtzeit-PCR, weil der Nachweis der DNA-
Variation durch die in Echtzeit gemessene Emission von Fluoreszenzfarb-
stoffen geschieht: Im Fall der Bildung eines PCR-Produkts wird ein Fluo-
reszenzfarbstoff emittiert und fotometrisch gemessen. Damit kann getestet
werden, ob, in welcher Form (heterozygot oder homozygot) und durch
Abgleich mit einer Vergleichsprobe auch wie viel DNA-Variation (Muta-
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tionslast) in der Probe vorhanden ist (S. Goodwin, McPherson, & McCom-
bie, 2016).

Eine neuere Methode der Genotypisierung von bekannten Variationen wie
SNPs, die an das Funktionsprinzip der PCR angelehnt ist, ist der DNA-
Microarray. Er erlaubt im Gegensatz zu der gRT-PCR die gleichzeitige
Analyse von mehreren Tausend bekannten Polymorphismen. An die Ober-
flache dieser als Chips bezeichneten Arrays sind mehrere Tausend kurze,
synthetische, einzelstrangige DNA-Sequenzen gebunden. Sie reprasentie-
ren die jeweiligen DNA-Variationen, auf die getestet werden soll. Bei einer
Bindung der Proben-DNA an einen DNA-Abschnitt am Chip wird ein Fluo-
reszenzsignal frei, das fotometrisch gemessen werden kann. Dadurch wird
sichtbar, welche DNA-Variationen vorhanden sind und ob diese homo-
oder heterozygot vorkommen.

DNA-Mikroarrays werden in der Genomforschung vor allem zur Detektion
von SNPs, aber auch fiir Genexpressionsanalysen eingesetzt, weil sie
heutzutage noch etwas gunstiger sind als beispielsweise Next-Generation-
Sequencing-Verfahren (NGS) (S. Goodwin et al., 2016; Graw, 2015). Sie
eignen sich also fur die Detektion von Einzelbasenaustauschen (Punktmu-
tationen, SNPs) oder auch CNVs (siehe Infobox 2), weniger jedoch fir
grossere Deletionen oder Insertionen — diese werden meist sequenziert
(Mdlhardt, 2013).

Um die Auslesung von DNA-Sequenzen zur Suche von grossen DNA-
Veranderungen oder unbekannten DNA-Variationen zu erleichtern, wurde
bereits Ende der 1980er-Jahre daran gearbeitet, die PCR mit einer direk-
ten Sequenzierung zu verbinden (Andersson & Gibbs, 1994). Unter Se-
quenzierung versteht man die Identifikation der Nukleotidabfolge von
DNA-Abschnitten, die man sich wie das Ablesen von Buchstaben aus ei-
nem Buch vorstellen kann. Die Bedeutung dieser Buchstaben ergibt sich
erst nach Aneinanderreihung der sequenzierten DNA-Stliicke (Assembly),
Ordnen und Vergleichen der Sequenz (Alignment) durch den Vergleich der
Sequenzen mit Datenbanken (Annotation), also bereits entschlisselten
Genomen. Einen kurzen geschichtlichen Uberblick zur Geschichte der
Sequenzierungstechnologien liefert Infobox 4.
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Infobox 4: Geschichte der DNA-Sequenzierung

Mitte der 1970er-Jahre wurden die ersten zwei Sequenzierungsmethoden entwickelt: die
Didesoxy-Kettenterminationsmethode nach Sanger (Sanger, Nicklen, & Coulson, 1977) und die
Maxam-Gilbert-Methode (Maxam & Gilbert, 1977). Die Sanger-Sequenzierung wird auch nach
vielen Dekaden kontinuierlicher Weiterentwicklung noch verwendet, weil sie im Gegensatz zu
den Sequenzierungsverfahren der nachsten Generation langere DNA-Fragmente bis zu
1 000 bp (Basenpaare) auslesen kann und sehr genau ist (Bruijns, Tiggelaar, & Gardeniers,
2018; Shendure & Ji, 2008). Mit der Entwicklung der PCR in den spaten 1980er-Jahren wurde
die Basis fur alternative Sequenzierungsmethoden geschaffen. 1996 folgte die Methode der
Pyrosequenzierung, die sich vor allem fiir die automatisierte Sequenzierung kurzer DNA-
Fragmente wie SNPs- und Mutationsanalysen eignet (Ronaghi, Karamohamed, Pettersson,
Uhlén, & Nyrén, 1996). Dies war der Beginn des Next Generation Sequencing (NGS) oder auch
Second Generation Sequencing, welches auf anderen Prinzipien, namlich der Parallel-
sequenzierung von Millionen relativ kurzer DNA-Fragmente beruht. Diese Hochdurchsatz-
verfahren erlauben das Nachsequenzieren bekannter Genome, aber auch das Neusequen-
zieren von Genomen ohne Klonierungsschritte, also mit geringerem Aufwand als zuvor. Mit
NGS-Methoden ist man heute in der Lage, das Genom eines Organismus oder Teile daraus
(Exon- oder Transkriptom-Sequenzierung) in wenigen Tagen beziehungsweise Wochen zu
sequenzieren (Bruijns et al., 2018).

NGS-Sequenzierungstechnologien sind beispielsweise Pyrosequenzierung
454, lon Torrent, oder die Solexa/HiSeq®/MiSeq®-Technologien. Der
Ubergang zur mittlerweile dritten Generation an Sequenzierungstechnolo-
gien ist fliessend; das Hauptcharakteristikum dieser Technologien ist, dass
Einzelmolekile (Single Molecule Sequencing, SMS) in Echtzeit ausgelesen
werden und das vorherige Vervielfdltigen der DNA-Molekule durch die
PCR obsolet geworden ist, wodurch die PCR als mdgliche Fehlerquelle
entfallt (Heather & Chain, 2016). Die technologische Entwicklung der Se-
quenzierung ermdglicht DNA-Analysen in immer kirzerer Zeit und zu deut-
lich geringeren Kosten. Auch die Flexibilitdt der Anwendung steigt mit der
Entwicklung von mobilen Sequenziergeraten im Taschenformat (Heather &
Chain, 2016).

Mittlerweile ist die rasche Sequenzierung von ganzen menschlichen Ge-
nomen moglich, das Whole Genome Sequencing (WGS). Das viel zitierte
«1 000-Dollar-Genom», also die Entschlisselung eines ganzen humanen
Genoms unter 1 000 Dollar, ist jedoch noch nicht erreicht worden (Stark et
al., 2019). Die Genotypisierung erlaubt es, mehrere bekannte DNA-
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Varianten schnell und glnstig auf einmal zu analysieren, wahrend man mit
den modernen Sequenzierungsmethoden die exakte Sequenz aller rele-
vanten Gen-Loci ausliest. Da die Genotypisierungsmethoden nur einen
kleinen Teil des Genoms analysieren, sind diese Methoden noch wesent-
lich schneller und giinstiger als WGS. WGS wird jedoch als Alternativme-
thode zur Genotypisierung diskutiert; denn sobald die gesamten Daten des
Genoms einmal vorliegen, kdnnen beliebige weitere genetische Analysen
durchgeflihrt werden (Allyse, Robinson, Ferber, & Sharp, 2018).

Auch wenn die durch NGS generierten Daten fiir gewisse Marker noch
eine recht hohe Fehlerrate aufweisen (< 1 Prozent bei Keimbahn-SNPs bis
zu > 25 Prozent bei somatischen INDELS) (Celesti, Celesti, Wan, & Villari,
2018), werden NGS-Sequenzierungstechnologien im Bereich der Ahnen-
forschung fir die ldentifizierung von SNPs oder fir die Identifizierung von
autosomalen STR im forensischen DNA-Profiling verwendet (Alonso et al.,
2017).

2.2.3. Bioinformatik, Big Data und Deep Learning

Mit der Weiterentwicklung der Methoden und mit dem Einsatz von Hoch-
durchsatzverfahren ist die Bioinformatik heute ein wesentlicher Bestandteil
genetischer Analysen geworden. Um genetische Marker wie SNPs mit
phanotypischen Merkmalen zu assoziieren, benétigt es bioinformatische
und statistische Analysetools. Im Fall der genomweiten Assoziations-
studien, die mit DNA-Mikroarrays durchgefiihrt werden, bedeutet dies,
dass detektierte DNA-Variationen durch Software analysiert und die Korre-
lation zwischen Genotyp und Phanotyp mit statistischen Wahrscheinlich-
keiten belegt werden.

Mittlerweile gibt es elektronische Repositorien von strukturierten molekula-
ren Daten, die mit der bioinformatischen Software gekoppelt sind und
SNP-SNP-Interaktionen generieren, welche dann durch statistische Me-
thoden evaluiert werden. Ein Beispiel ist «Biofilter», die eine Vielzahl an
publizierten Datensatzen mit statistischen Methoden auswertet (Bush,
Dudek, & Ritchie, 2009). Neben dieser gibt es noch eine Reihe weiterer
Online-Open-Source-Tools zur Analyse, beispielsweise das PLINK-System
(Purcell et al., 2007).
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Wie bereits erwahnt, ist es nicht unwahrscheinlich, dass die Genotypisie-
rung bald durch WGS ersetzt wird. Bei der Sequenzierung erhalt man In-
formationen Uber die Basenabfolge zunachst nicht fiir das gesamte Genom
zusammenhangend, sondern in Form von DNA-Fragmenten. Die Ergeb-
nisse aus diesen Kurz-Sequenzen, typischerweise 75-150 Basen (soge-
nannte «reads») (Langmead, 2010), werden im Anschluss an die Sequen-
zierung zusammengesetzt. Anschliessend werden die Nukleotidsequenzen
so geordnet, dass die konservierten Bereiche von Sequenzen verglichen
werden konnen. Es folgt der Abgleich der Nukleotidsequenz mit Datenban-
ken mit vorhandenen Genomsequenzen, um die Art und Funktion der Se-
quenz beziehungsweise DNA-Variation ausfindig zu machen. Um diese
Schritte mit einer immer grosser werdenden Anzahl an DNA-Sequenzen zu
bewaltigen, bendtigt die Bioinformatik stetig verbesserte Algorithmen. Ne-
ben den oben genannten Analyseschritten muss die Software ausserdem
auch Mdglichkeiten der Bewertung der Datenqualitat bieten. Doch nicht nur
die Anforderungen an die bioinformatische Analyse, auch jene an die Inf-
rastruktur zur Speicherung der Daten steigen. In den letzten Jahren wurde
eine Explosion an Daten im Bereich der Bioinformatik verzeichnet
(Papageorgiou et al., 2018), die Datenmenge aus Sequenzierungen ver-
doppelt sich circa alle sieben Monate (Stephens et al., 2015).

Die aktuell grossten Herausforderungen sind die Komplexitat der von NGS-
Daten generierten Fehler und die geringe Effizienz der bislang verwende-
ten Algorithmen zur Auswertung grosser Datenmengen (Celesti et al.,
2018). Beides soll mithilfe von Deep-Learning-Modellen verbessert wer-
den. Deep Learning (DL) ist ein Forschungsfeld, das maschinelles Lernen
und kunstliche Intelligenz (KI) verknupft. Auf Basis vorhandener Informa-
tionen verknlpft das DL-System wie ein neuronales Netzwerk das Erlernte
immer wieder mit neuen Inhalten. Damit ist die Software in der Lage, Ent-
scheidungen zu treffen, diese zu hinterfragen und gegebenenfalls anzu-
passen. Automatisierte und valide Prozesse wurden die Big-Data-
Herausforderung der NGS-Technologien |6sen. Es gibt bereits eine Reihe
von Deep-Learning-Software fur diverse NGS-Anwendungen, beispiels-
weise fur die Analyse regulatorischer DNA-Sequenzen. DL kdénnte, bei
einer Anwendung in Cloud-Systemen, auch einen wichtigen Beitrag zur
gemeinsamen Nutzung und zum Abgleich von Sequenzdaten leisten. Be-
sonders vielversprechend scheint DL auch im Kontext der automatisierten
Genotyp-Phanotyp-Abgleichung zu sein. Fir die Verbesserungen dieser
Systeme ist ein intensiver interdisziplinarer Austausch notwendig. Die Zu-
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sammenarbeit von Wissenschaftlerinnen und Wissenschaftlern aus den
Bereichen Kl und Molekulargenetik wird immer wichtiger (L. J. Frey, 2019).

In diesem Abschnitt wurde erlautert, wie neben den Konsequenzen einzel-
ner DNA-Variationen auch das Zusammenwirken von mehreren DNA-
Variationen in einem gemeinsamen Phanotyp eine wichtige Rolle spielt.
DNA-Variationen lassen auf einen individuellen Phanotyp, aber auch auf
Abstammungs- oder Verwandtschaftsbeziehungen schliessen. Das Erfor-
schen der Genotyp-Phanotyp-Korrelation ist eine komplexe Aufgabe, der
sich die Molekulargenetik seit Jahrzehnten widmet. Moderne Methoden der
Molekularbiologie, allen voran Genotypisierungschips (DNA-Microarrays),
die die Analyse einer Vielzahl von DNA-Variationen auf einmal erlauben,
tragen zum Fortschritt in diesem Bereich ebenso bei wie bioinformatische
Software, die den Abgleich grosser Mengen an DNA-Analyseergebnissen
mit Datenbanken zu bekannten DNA-Variationen und beschriebenen Pha-
notypen erlauben. Aus medizinischen Fragestellungen entwickelte sich die
hypothesenfreie Testung grosser Mengen an DNA-Markern der Proben
vieler Probandinnen und Probanden (GWAS). Ohne diese methodische
Entwicklung und die Sammlung von genetischen Informationen, die mit
phanotypischen Merkmalen korreliert sind, hatten die heutigen Anbieter
von DNA-Analysen kaum eine Vergleichsbasis. Zukulnftig dirfte der Ein-
satz von gunstiger werdenden Sequenzierungen des gesamten Genoms
(WGS) sowie der Einsatz von kunstlicher Intelligenz fir DNA-Analysen
verstarkt werden.

2.3. Neue Anwendungen der DNA-Analyse

Im Folgenden werden die Funktionsprinzipien dreier Anwendungsfelder
moderner DNA-Analysen beschrieben. Zwei davon fallen in die DTC-
Gentest-Kategorie: Lifestyle- und genealogische Gentests. Den dritten
Anwendungsbereich stellen DNA-Analysen in der Forensik dar (vertiefend
siehe Kapitel 3-5).

2.3.1. DTC-Gentests

Mit der Entwicklung der Genommedizin um die Jahrtausendwende wurde
das Feld der genetischen Analysen kommerziell ausgebaut und genetische
Analysen wurden vermehrt direkt an Verbraucherinnen und Verbraucher
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vertrieben (direct-to-consumer, DTC). Im Gegensatz zu DNA-Analysen, die
im regularen Gesundheitssystem verankert sind, lassen die von kommer-
ziellen Anbietern vertriebenen DTC-Gentests den Vermittlungsschritt durch
Medizinerinnen und Mediziner aus. Angeboten werden vor allem Lifestyle-
Gentests, beispielsweise Erndhrungsgentests, oder Gentests zur Her-
kunfts- und Verwandtenforschung. Die Basis dieser genetischen Analysen
bilden vor allem die Ergebnisse genomweiter Assoziationsstudien, die Da-
ten Uber genetische Varianten und zugehdrigen Phanotyp beziehungswei-
se Uber Abstammungsmarker liefern.

Beginnend mit den 2000er-Jahren wurden erste DTC-Gentests kommer-
ziell angeboten, das Angebot reichte dabei von der Bestimmung individuel-
ler Krankheitsrisiken flr monogenetische Krebserkrankungen oder auch
komplexe Erkrankungen wie Typ-2-Diabetes bis hin zu nicht medizinischen
Analysen, beispielsweise zur Herkunft (T. Caulfield, Ries, Ray, Shuman, &
Wilson, 2010; Myers & Bernhardt, 2012). Bald flihrten die angebotenen
Tests, insbesondere in den USA, zu einer Diskussion, bei der der poten-
zielle Schaden fiir Konsumentinnen und Konsumenten im Mittelpunkt
stand. Dies gipfelte im November 2013 in einer Verkaufsunterlassungsauf-
forderung der US Food and Drug Administration (FDA) an den damaligen
US-Marktfuhrer fur DTC-Gentests fur den Verkauf von medizinischen DTC-
Gentests (Food and Drug Administration, 2013). Begriindet wurde dies
unter anderem mit fehlenden Nachweisen der klinischen und analytischen
Validitat der Tests. Auch ausserte die FDA Bedenken beziglich der Risi-
ken fir Konsumentinnen und Konsumenten aufgrund falsch-positiver oder
falsch-negativer Testergebnisse. Im Jahr 2015 wurde nach Bestrebungen
seitens der Unternehmen, regulatorische Anforderungen der FDA fir me-
dizinische DTC-Gentests zu erflllen, der erste medizinische DTC-Gentest
autorisiert, der unter die Regulierung der FDA fallt. 2017 folgten zehn wei-
tere Zulassungen, unter anderem zur pradiktiven Testung von Alzheimer
oder Parkinson (Curnutte, 2017).

Europa weist in Bezug auf die Regulation von DTC-Gentests keine Uni-
formitat auf (Hartlev et al., 2017). In manchen La&ndern fehlen nationale
Gesetzgebungen fir DTC-Gentests, in anderen existieren Gesetze, die
beispielsweise die Involvierung von medizinischem Fachpersonal oder
genetische Beratung vorschreiben. All diese Regulationen haben jedoch
kaum Einfluss auf DTC-Gentests, die Uber das Internet aus den USA oder
anderen Landern fir Konsumentinnen und Konsumenten in Europa ange-
boten werden.
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In der Schweiz gibt es relativ wenige Unternehmen, die genetische Analy-
sen direkt selbst durchfihren. Viele internetbasierte Unternehmen, die
Genanalysen fir die Schweiz anbieten, arbeiten mit lokalen Vertriebs-
unternehmen oder medizinischem Fachpersonal zusammen. Eine Markt-
analyse fir die Schweiz aus dem Jahr 2015 zeigt, dass etwa 400 Unter-
nehmen nicht medizinische DTC-Gentests, vor allem im Bereich Fitness
und Ernahrung, aber auch Genealogie, in der Schweiz vertreiben. Zu den
Vertriebspartnern gehdren Apotheken und Drogerien, Fitnesscenter, Er-
nahrungsberatungen, Physiotherapieeinrichtungen und Wellness- oder
Beautycenter sowie Arztinnen und Arzte. Der durchschnittliche Preis eines
DTC-Gentests wurde mit 800 CHF angegeben (M. Frey & Schneider,
2015).

Die Kategorisierung der DTC-Gentests als medizinisch oder nicht medizi-
nisch ist fliessend, woraus sich Herausforderungen fur die Gesetzgebung
ergeben. In der Schweiz regeln das Bundesgesetz liber genetische Unter-
suchungen beim Menschen (GUMG) und die Verordnung Uber genetische
Untersuchungen beim Menschen (GUMV), wie und von wem DNA-Analy-
sen durchgefuhrt und wie genetische Daten verwendet werden durfen.
Lifestyle-Tests dirfen bislang grundséatzlich nur dann von Schweizer Unter-
nehmen frei vertrieben werden, wenn eine medizinische Verwendung aus-
geschlossen ist. Viele gesundheitsbezogene Lifestyle-DTC-Gentests fallen
dadurch in einen rechtlichen Graubereich. Dies hat zur Folge, dass Lifestyle-
Tests bisher Uberwiegend aus dem Ausland erhaltlich sind und in der Regel
Uber das Internet verkauft werden. Die in dieser Hinsicht bestehenden Rege-
lungsliicken haben die Gesetzgebung dazu veranlasst, eine Totalrevision
des GUMG anzustreben. Der rechtliche Kontext wird in Kapitel 6 dieses
Berichts naher beleuchtet.

Anbieterfirmen von DTC-Gentests versuchen, den Bezug der Tests Uber
das Internet oder Uber Vertriebspartner moglichst barrierefrei zu gestalten.
Mit dem Testkit werden in der Regel Speichelproben oder Mundschleim-
hautabstriche entnommen und diese im Anschluss zum Anbieter zurick-
geschickt. Laut dem 2018 revidierten GUMG muss bei in der Schweiz er-
standenen DNA-Tests die Probennahme auch bei genetischen Unter-
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suchungen ausserhalb des medizinischen Bereichs® im Beisein der veran-
lassenden Person (Gesundheitsfachperson) stattfinden. Im Labor folgen
DNA-Extraktion und Analyse, bei der die DNA-Variationen mit Phanotypen
korreliert werden, deren statistischer Zusammenhang in Studien nachge-
wiesen wurde. Nach Versand erhalt man Analyseergebnisse und DNA-
Rohdaten innerhalb weniger Wochen (Hazel & Slobogin, 2018).

2.3.2. Lifestyle-DTC-Gentest

Lifestyle-DTC-Gentests, die Uber das Internet oder lber Vertriebspartner
erhaltlich sind, beinhalten ein breites Spektrum an Gen- und Proteinanaly-
sen, die von den Anbietern mit einem gesunden Lebensstil in Verbindung
gebracht werden oder auch bei der Partnersuche unterstiitzen sollen. Life-
style-DTC-Gentests bieten beispielsweise Informationen zu Genen, die mit
der Verstoffwechselung von Nahrungsmitteln, sportlicher Leistung, Nei-
gung zu Ubergewicht, aber auch Alterung (Biological Age) oder Stressan-
falligkeit (Burn-out) korrelieren. Abb. 4 listet exemplarisch die Produktpalet-
te eines Anbieters aus der DACH-Region, der seine DTC-Gentests auch in
der Schweiz vertreibt.

Abb. 4: Beispielangebot an Gesundheits- und Lifestyle-DTC-Gentests

Medizinische Genanalysen* Nicht medizinische Genanalysen: Lifestyle

eThrombose e Gewicht

eSchizophrenie eErndhrung/Nahrstoffverarbeitung
e Depression e Fitness/Leistungsfahigkeit

¢ Diabetes ¢ Entgiftung von Toxinen

e Eisenverwertung e Burn-out

e Bluthochdruck e Biologisches Alter

. e L4 wes

Quelle: eigene Darstellung. *Verlangen genetische Beratung durch Fachpersonal

5 Physiologische Eigenschaften, deren Kenntnis die Lebensweise beeinflussen kann; persén-

liche Eigenschaften wie Charakter, Verhalten, Intelligenz, Vorlieben oder Begabungen; oder
die Herkunft betreffende Eigenschaften.
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Die von DTC-Unternehmen verwendeten Methoden kdnnen variieren
(Tandy-Connor et al., 2018), bei den meisten Lifestyle-DTC-Gentests han-
delt es sich jedoch um eine Genotypisierung: Es wird auf Polymorphismen,
die in der Bevdlkerung haufig in Assoziation mit den zu untersuchenden
Phanotypen (Fettleibigkeit, Leistungsfahigkeit, Stressanfalligkeit) vorkom-
men, getestet. Die Wahl der Methode hangt davon ab, wie viel SNPs fir
eine Fragestellung analysiert werden, oft auch davon, wie viele Proben die
gleiche Analyse durchlaufen. Es gibt DTC-Unternehmen, die gleichzeitig
viele verschiedene Lifestyle-Analysen anbieten und durchfiihren, und wie-
derum andere, bei denen nur eine Handvoll SNPs fur eine bestimmte Fra-
gestellung analysiert werden.

Genotypisierungen mit DNA-Microarrays (SNP-Assays) werden fir die
parallele Analyse einer grossen Anzahl (~10°) verschiedener Lifestyle-
SNPs verwendet, wahrend Genotypisierungen mit qRT-PCR fir die Analy-
se von wenigen SNPs (bis zu 10?) eingesetzt werden. Sequenzierungen
werden fur Lifestyle-DTC-Gentests kaum angewendet, wobei WGS durch
die sinkenden Kosten fir DTC-Anbieter fir eine «Sequence-once-query-
often»-Anwendung immer relevanter werden (Allyse et al., 2018).

Fir jeden Lifestyle-DTC-Gentest gibt es spezielle SNPs, die GUber genom-
weite Assoziationsstudien mit bestimmten Phanotypen verbunden wurden.
Ausgegeben wird nach Durchfiihrung des DTC-Gentests beispielsweise,
mit welcher Wahrscheinlichkeit man zu Stress, Ubergewicht oder friihzeiti-
ger Alterung neigt. Bei Ernahrungs- oder Leistungs-DTC-Gentests wird ein
SNP-Profil angelegt und an die Konsumentin beziehungsweise den Kon-
sumenten Ubermittelt.

2.3.3. Genealogische DTC-Gentests

Genealogische DTC-Gentests erlauben es, durch DNA-Analyse die bio-
geografische Herkunft der Testperson oder mit dieser verwandte Personen
zu ermitteln (Kirkpatrick & Rashkin, 2017). Molekularbiologische Abstam-
mungsanalysen haben sich uber die Jahre weiterentwickelt. Fir die Hoch-
durchsatz-Analyse von autosomalen Markern verwendeten laut einer Er-
hebung alle grosseren Anbieter von genealogischen Gentests einen Global
Screening Microarray (GLA) der Firma lllumina, der als Next-Generation-
Genotyping-Methode (siehe Abschnitt 2.2.2) bezeichnet wird (International
Society of Genetic Genealogy Wiki, 2016). Diese Genotypisierungsmetho-
de erlaubt den Vergleich der von der Testperson enthommenen und isolier-
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ten DNA mit einem Set von etwa 500 000 bis 700 000 Markern (meist
SNPs, aber auch STRs), die flur das ethnische und geografische Profil von
Populationen charakteristisch sind oder Verwandtschaftsbeziehungen zu
noch lebenden Personen anzeigen. Je nach Anbieter variieren diese Mar-
ker-Sets und auch die fir die Analyse verwendeten Algorithmen (Kirk-
patrick & Rashkin, 2017).

Infobox 5: DNA-Typen und Marker fir genealogische DNA-Analysen

In genealogischen Analysen werden SNPs und STRs als Marker eingesetzt. Der Vorteil von
SNPs ist, dass sie weniger Heterozygotien als STRs und geringere Mutationsraten aufweisen,
man also mit weniger Markern eine konkretere Aussage zu wahrscheinlichen Abstammungs-
verhaltnissen treffen kann und diese Uber die Zeit stabiler vererbt werden als STRs. STRs
hingegen eignen sich aufgrund der hoéheren Mutationsraten besser fur die individuelle
Identifikation.

Autosomale DNA-Marker (atDNA) analysieren die DNA der Chromosomen 1-22. Auch das
X-Chromosom ist hier inkludiert, weil es ebenfalls Gber Mutter und Vater vererbt wird.

Y-chromosomale DNA (Y-DNA) und mitochondriale Marker werden als «Lineage Markers»
bezeichnet, da sie langfristige historische Abstammungen darstellen kénnen, jedoch stets nur
die Halfte jeder Generation:

e  Y-DNA gibt Aufschluss tiber mannliche Vorfahren. Es werden ebenfalls STRs, aber auch
SNPs analysiert, die Marker haben unterschiedliche Allelfrequenzen und man kann durch
die diversen Marker unterschiedliche Informationen tber Haplogruppen erhalten. Gleiche
Haplogruppen haben mit héherer Wahrscheinlichkeit einen gemeinsamen Vorfahren.

. Mitochondriale DNA (mtDNA) wird analysiert, um mutterliche Vorfahren zu bestimmen.
Diese Form der DNA wird nur Uber die Mutter, aber gleichermassen an Séhne und
Tochter vererbt. Meist dienen die hypervariablen Regionen HVR1 und HVR2 als Marker.
Da das mitochondriale Genom nur 16 569 Basenpaare hat, ist es moglich, die gesamte
mtDNA rasch und gilinstig zu sequenzieren und Bereiche zu analysieren, die geo-
grafischen mtDNA-Haplogruppen zugeordnet werden (Cheung, Gahan, & McNevin,
2018; Kowalczyk, Zawadzka, Szewczuk, Gryzinska, & Jakubczak, 2018).

Mit atDNA-Markern werden vor allem «ethnische Abstammungen» analy-
siert, indem man die SNPs («Ancestry Informative Markers», AlMs) mit
Datenbanken abgleicht, die mit Daten heutiger Populationen gespeist wur-
den. Korrekterweise misste man dabei von biogeografischen Herkunfts-
tests sprechen, da die Ethnie einer Person nicht notwendigerweise deren
Abstammung reflektiert (Kirkpatrick & Rashkin, 2017). Mittels Y-DNA- oder
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mtDNA-Markern kann eine Art Migrationskarte auf Basis von Haplogrup-
pen generiert werden, wenn die Haplogruppen mit genealogischen Daten-
banken abgeglichen werden. Ebenso bieten viele Unternehmen den Ab-
gleich mit in der Datenbank gefundenen genetischen Verwandten an.

2.3.4. Forensische DNA-Analysen

Die Forensik ist eine Wissenschaft, die die Aufklarung von Kriminalfallen
unterstutzt. Die Bandbreite der Methoden ist enorm, neben naturwissen-
schaftlichen Disziplinen sind beispielsweise auch Human-, Sozial-, Ingeni-
eurs- oder Kommunikationswissenschaften involviert. In diesem Abschnitt
werden moderne molekularbiologische Methoden zur Analyse von forensi-
schem Probenmaterial erlautert. Infobox 6 gibt einen Uberblick zur Unter-
scheidung von DNA-Profiling und DNA-Phéanotypisierung, zweier Verfahren
im Bereich der forensischen DNA-Analyse, wobei im Folgenden die DNA-
Phanotypisierung im Fokus steht.

Infobox 6: Unterscheidung von DNA-Profiling und DNA-Phanotypisierung

Beim DNA-Profiling oder DNA-Fingerprinting werden meist autosomale STRs oder auch SNPs
analysiert und ein DNA-Profil erstellt, das mit einer DNA-Datenbank abgeglichen werden kann.

Bei der DNA-Phéanotypisierung wird auf Basis vorhandener DNA-Spuren (meist Uber SNPs-
Profile) mit einer gewissen Wahrscheinlichkeit auf aussere Merkmale («Externally Visible
Characteristics», EVCs) der Person geschlossen (Kayser, 2015).

Die Methode der DNA-Phanotypisierung kann in Zukunft fur den Fall einer
nicht vorhandenen Vergleichs-DNA Abhilfe schaffen. Die Methode erlaubt
es, phanotypische Charakteristika auf Basis von SNPs vorherzusagen. Da
viele ausserliche Merkmale jedoch polygen vererbt werden, also viele Ge-
ne gemeinsam fir einen Phanotyp verantwortlich sind, ist die Methode
sehr komplex. Die DNA-Phanotypisierung entwickelte sich dementspre-
chend langsam ab den frihen 2000er-Jahren. Erst GWAS und die Zu-
sammenarbeit in grossen internationalen Konsortien ermdglichten es, Uber
eine grosse Anzahl an Probandinnen und Probanden und Uber die Analyse
vieler Tausender SNPs der Vererbung von Merkmalen auf die Spur zu
kommen (Stranger, Stahl, & Raj, 2011).
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Heute kennt man DNA-Variationen, die mit bestimmten Pigmentierungs-
eigenschaften von Augen-, Haut- und Haarfarben korrelieren und Uber die
man mittels Wahrscheinlichkeitsaussagen diese Eigenschaften in einem
gewissen Rahmen voraussagen kann. Viele dieser fir die Pigmentierung
charakteristischen SNPs kann man einzeln, mittels gqRT-PCR-Geno-
typisierung oder parallel, in Multiplexing-Genotypisierungen mit speziellen
Kits analysieren. Mit dem IrisPlex-Kit kbnnen beispielsweise sechs SNPs,
die charakteristisch fur die Augenfarbe sind, analysiert werden (Walsh et
al., 2011). Die vom Hersteller entwickelten bioinformatischen Pradiktions-
analysen fir Augenfarben konnen bei diesem Kit durch ein einfaches
Excel-Sheet ausgewertet werden (Kayser, 2015). Die Weiterentwicklung
HirisPlex erméglicht auch die Pradiktion von Haarfarben, indem 24 DNA-
Variationen von 11 Genen untersucht werden - 22 davon fur Haarfarbe,
sechs flr Augenfarbe und vier davon, die beides gekoppelt voraussagen
(Walsh et al., 2013). Fir beide Kits werden relativ kleine Ausgangsmengen
an DNA bendtigt: 30 pg (IrisPlex) respektive 60 pg (HIris) DNA.

Mit niedrig qualitativen und geringen Mengen an forensischer DNA eine
immer grosser werdende Anzahl an Phenotyping-SNPs zu analysieren,
bringt die Genotypisierungstechnologien an ihre Grenzen. Ein neuer NGS-
Hochdurchsatzkit erlaubt die Analyse von Uber 200 SNPs und STRs. Die-
ser Kit enthalt sowohl Phenotyping-SNPs fir Augenfarbe und Haarfarbe
als auch SNPs flir biogeografische Abstammung, die Uber eine eigene
Software ausgewertet werden (Sharma et al., 2019).

2.3.5. Resiimee

Zusammenfassend werden fur die beschriebenen DTC-Gentests Arten von
DNA-Markern (DNA-Variationen, SNPs und STRs) verwendet, die beide
Uber Genotypisierung, also die gezielte Analyse der ausgewahlten Marker,
analysiert werden kénnen. Da die Vielfalt an DTC-Gentests zunimmt und
vermehrt Anbieter auch genealogische DTC-Gentests mit Lifestyle-DTC-
Gentests gemeinsam vermarkten, wird eine Anwendung von Sequenzie-
rungsmethoden wahrscheinlicher, wenngleich heute Genotypisierung noch
gunstiger durchzufiihren ist. Bei Lifestyle-DTC-Gentests ergeben sich
rechtliche und ethische Fragen zur medizinischen Tragweite solcher Tests
und der fehlenden genetischen Beratung. Die genealogischen DTC-
Gentests analysieren genetische Marker, mit denen man Verwandtschaft,
aber auch die ethnische Herkunft einer Person feststellen kann, was recht-



66 Neue Anwendungen der DNA-Analyse: Chancen und Risiken

liche und ethische Fragen aufwirft. Die Kapitel 3 und 4 beschéaftigen sich
mit den DTC-Gentests im Lifestyle- respektive genealogischen Bereich
naher und versuchen, offene Fragen zu konkretisieren und zu beantwor-
ten. Den dritten Anwendungsbereich stellen DNA-Analysen im forensi-
schen Bereich dar, die zuklinftige Anwendung der DNA-Phanotypisierung
wurde in diesem Kapitel umrissen. Das Aussehen eines Menschen auf
Basis analysierter genetischer Marker zu rekonstruieren, wird durch die
fortschreitend praziser werdenden molekularbiologischen und bioinforma-
tischen Tools immer einfacher und genauer. Fir die Kriminalistik ergibt
sich damit eine vielversprechende, aber auch kritisch zu betrachtende
Moglichkeit der Tateridentifikation, die in Kapitel 5 ndher beleuchtet wird.



3. DNA-Analysen zur Herkunfts-
und Verwandtenforschung

Alexander Lang und Florian Winkler

Kurz & knapp

e DTC-Gentestunternehmen bieten DNA-Analysen zur ldentifikation der biogeografischen
Herkunft der eigenen Vorfahren und noch lebender Verwandter an.

e Die Konzeptualisierung der Herkunftsanalyse und die Referenzdaten beeinflussen die
Ergebnisse, die sich verandern und zwischen Unternehmen abweichen kénnen.

. DTC-Gentests konnen Auswirkungen auf das Selbstbild der Getesteten, deren soziale
Netzwerke und die Gesellschaft insgesamt haben, von Verunsicherung, Uber das Auf-
zeigen falsch angenommener Elternschaft bis zur Verstarkung von Rassekategorien.

. Die produzierten genetischen und personlichen Daten kénnen weiterflihrend ausgewertet
und fiir wissenschaftliche, kriminalistische und medizinische Zwecke genutzt werden.

e Die Informierung der Kundinnen und Kunden durch die Unternehmen ist umfangreich, aber
Limitierungen und Risiken der Gentests werden kaum im Bestellprozess behandelt.

e Sensible genetische und persénliche Daten werden kombiniert erhoben. Die Datenschutz-
bestimmungen und -massnahmen der Unternehmen sind haufig unkonkret ausgefiihrt,
wodurch eine Beurteilung des Schutzes der Privatsphare erschwert wird.

. Die Charakterisierung dieser Gentests als «Unterhaltung» ist zu hinterfragen. Die Beur-
teilung der Auswirkungen und Risiken erfordert weitere empirische Untersuchungen.

Seit dem Jahr 2000 bieten Unternehmen die Erforschung der eigenen Her-
kunft und die Suche nach Verwandten mittels DNA-Analyse an (Kirkpatrick
& Rashkin, 2017). Eine Schatzung geht von mehr als 26 Millionen durch
die vier gréssten Unternehmen verkauften derartigen Gentests bis Anfang
2019 aus (Regalado, 2019). Die online direkt an Konsumentinnen und
Konsumenten vermarkteten Direct-to-consumer-Gentests (DTC) werden
mit Lifestyle-Gentests haufig als «Unterhaltungs-Genetik» («Recreational
Genetics») zusammengefasst; eine Kategorisierung, die einige Autorinnen
und Autoren kritisch hinterfragen (Bardill & Garrison, 2015; Bolnick et al.,
2007; Felzmann, 2015; Jobling, Rasteiro, & Wetton, 2016; S. S.-J. Lee,
2013; Moray, Pink, Borry, & Larmuseau, 2017) und auch in der vorliegen-
den Untersuchung diskutiert werden wird.
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Der folgende Beitrag beschéftigt sich mit DTC-Gentests zur Herkunfts- und
Verwandtenforschung. Er gibt zunéchst einen Uberblick (iber das Angebot
fir diese Art der DNA-Analyse und die damit verbundenen Versprechun-
gen (Abschnitt 3.1). Die Studie taucht dann tiefer in wissenschaftlich-
technische Aspekte der Herkunfts- und Verwandtenforschung® mittels
DNA-Analyse ein, insbesondere werden die Analyseansatze und deren
Aussagekraft diskutiert (Abschnitt 3.2). Die Arbeit beschaftigt sich dann mit
der wissenschaftlichen, kriminalistischen und medizinischen Nutzung der
genetischen und personlichen Daten (Abschnitt 3.3). In einem nachsten
Schritt untersucht sie Motive fir die DNA-Analysen zur Herkunfts- und
Verwandtenforschung sowie ihre Nutzung und Auswirkungen (Abschnitt
3.4). Der Beitrag erortert dann die Themen Datenschutz und Privatsphare
(Abschnitt 3.5) und die Informierung und Einwilligung der Kundinnen und
Kunden (Abschnitt 3.6). Die Perspektive Letzterer wird im Zuge einer
Selbstbeobachtung nachvollzogen (Abschnitt 3.7). Das Kapitel schliesst
mit der Zusammenfihrung und Diskussion zentraler Erkenntnisse (Ab-
schnitt 3.8).

3.1. Unternehmen und Dienstleistungen

Im Juni 2019 wurden 16 Unternehmen identifiziert, die DNA-Analysen zur
Herkunfts- und Verwandtenforschung Uber das Internet anbieten und in die
Schweiz liefern.” Je nach Unternehmen, Art der DNA-Analyse und Ergeb-
nisaufbereitung variieren die Preise zwischen rund 90 und 1 300 CHF plus
Versand- und Zahlungskosten. Viele Unternehmen haben ihren Sitz und/
oder ihr Labor in den USA, in einigen Fallen sind Name oder Standort des
Unternehmens oder Labors uber die Webseiten nicht ersichtlich (siehe
Tab. 1). Die vorliegende Untersuchung wird sich zur Charakterisierung des

5 Diese werden oft unter «Ahnenforschung» («Ancestry») subsumiert.

7 Ausgangspunkte der Recherche waren Listen der International Society of Genetic Genealo-
gy (2019), der BSS Volkswirtschaftlichen Beratung AG (2015) und von Royal et al. (2010).
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Angebots weitestgehend auf die vier gréssten Unternehmen (23andMe,
Ancestry, FamilyTreeDNA und MyHeritage) beschranken?®

Konsumentinnen und Konsumenten kénnen die Tests auf den Unterneh-
menswebseiten bestellen, zuhause die Abgabe einer Speichelprobe oder
einen Wangeninnenabstrich durchfihren, die Probe einsenden und die
Ergebnisse nach Analyse und Ergebnisaufbereitung zumeist auf den Un-
ternehmenswebseiten einsehen. Manche Unternehmen versenden Ergeb-
nisberichte auch per E-Mail oder gedruckt. Einige Unternehmen bieten die
DNA-Rohdaten sowie deren Ex- und Import in oder aus den Datenbanken
anderer DTC-Gentestfirmen an. Sie flihren somit nicht nur Gentests selbst
durch, sondern analysieren ebenso Rohdaten aus anderen Quellen. Dar-
Uber hinaus gibt es Onlineangebote zur Reanalyse vorhandener DNA-
Rohdaten (siehe Abschnitt 3.1.3).

Tab. 1: DTC-Gentest-Angebot fir Herkunfts- und Verwandtschaftsanalyse

Unternehmen (Sitz) Webseite
Preis Art der getesteten DNA Wartezeit Laborsitz
23andme (USA), https://www.23andme.com/
99 CHF* mtDNA, Y-DNA, atDNA 4—-6 Wochen USA
24Genetics (Spanien, USA), https://24genetics.com/en/ancestry
167 CHF* atDNA «Wenige Wochen» Europa
African Ancestry (USA), http://www.africanancestry.com/home/
299 CHF* mtDNA, Y-DNA, atDNA 8-10 Wochen k. A.
**Ancestry (Irland), https://www.ancestry.de/
100 CHF* atDNA 6-8 Wochen USA
Determigene (USA), http://www.determigene.com/
299 CHF* k. A. k. A. k. A.

8 Ancestry liefert nicht in die Schweiz. Da es aber zu den gréssten Unternehmen zahlt und in
der Schweizer Mediendéffentlichkeit prasent ist, wurde es dennoch in die Auswahl aufge-
nommen.
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DNA Consultants (USA), https://dnaconsultants.com/

99-593 CHF* atDNA k. A. k. A.
DNA Diagnostics Center (Niederlande), http://www.dna-test.ch/
199 CHF* mtDNA, Y-DNA 26 Tage k. A.
Easy DNA Schweiz (Belgien, USA), https://www.easydna.ch/
169-235 CHF*  mtDNA, Y-DNA, atDNA 4-6 Wochen k. A.
FamilyTreeDNA (USA), https://www.familytreedna.com/
79-649 CHF* mtDNA, Y-DNA, atDNA 2-10 Wochen Houston, USA
Genebase (Kanada), https://www.genebase.com/dna-tests/
99-339 CHF* mtDNA, Y-DNA, atDNA 1-12 Wochen k. A.
Home DNA Direct (USA), https://www.homednadirect.com/dna-ancestry-test/
169-400 CHF* mtDNA, Y-DNA 1-3 Wochen k. A.
iGenea (Schweiz), https://www.igenea.com/de/home
179-1299 CHF* mtDNA, Y-DNA, atDNA 6—8 Wochen Houston, USA
Living DNA (UK), https://livingdna.com/
111 CHF* mtDNA, Y-DNA, atDNA 6-8 Wochen USA, Europa
Metaphase Genetics (k. A.), http://www.metaphasegenetics.com/
119-420 CHF*  mtDNA, Y-DNA, atDNA k. A. k. A.
MyHeritage (Israel), https://www.myheritage.ch/
88 CHF* atDNA 4-6 Wochen Houston, USA

Oxford Ancestors (UK), http://www.oxfordancestors.com/
251 CHF* mtDNA, Y-DNA 6 Wochen Oxford, UK

Roots For Real (UK), http://www.rootsforreal.com/index.php
195-580 CHF* mtDNA, Y-DNA 6 Wochen k. A.

Quellen: Unternehmenswebseiten (Juni 2019). *Umgerechnet: USD-CHF: 0,9997;
EUR-CHF: 1,1198; GBP—CHF: 1,2635. **liefert nicht in die Schweiz

Neben DNA-Analysen fur Herkunfts- und Verwandtenforschung vermark-
ten einzelne Firmen auch Elternschaftstests, «Untreue-Tests» oder Tests
zur pranatalen Geschlechtsbestimmung. Auf die Problematik derartiger
Tests kann hier nicht naher eingegangen werden (siehe Brauer et al.,
2016; Kolleck & Sauter, 2019). Die Selbstbeobachtung zeigte jedoch, dass
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derartige Produktportfolios die Beurteilung der Unternehmen beeinflusst
(siehe Abschnitt 3.7).

Das 2018 revidierte Gesetz Uber genetische Untersuchungen am Menschen
sieht fir genetische Analysen ausserhalb des medizinischen Bereichs auch
solche fir «ethnische oder andere die Herkunft betreffende Eigenschaften»
(Art. 31 Abs. 1 lit. ¢), die Veranlassung des Gentests nur durch «Gesund-
heitsfachpersonen» und die Probenentnahme in deren Beisein vor (Art. 34).
Stand Juni 2020 ist der dazugehorige Verordnungsentwurf in Vernehmlas-
sung; das Bundesamt fiir Gesundheit gibt an, dass Gesetz und Verordnun-
gen im Verlauf des Jahres 2021 in Kraft treten sollen. Der Verwandten-
abgleich wiederum unterliegt dabei ebenfalls bestimmten Regelungen,
welche die derzeitige Praxis nicht erlauben (GUMG 2018, Kapitel 5). Wie die
DTC-Gentestunternehmen darauf reagieren werden, ist noch offen.

3.1.1. Herkunftsanalyse

Die Herkunftsanalyse zielt darauf ab, die geografische Verortung (Konti-
nente, Lander, Regionen) oder die ethnische Abstammung der getesteten
Person aufzuzeigen. Die Analyse der mitochondrialen DNA (mtDNA) iden-
tifiziert die mutterliche, die der Y-chromosomalen DNA (Y-DNA) die vater-
liche Abstammung und verbundene Haplogruppe (siehe Infobox 7).

Infobox 7: Ursprung und Verbreitung des Menschen — Bestimmung von
Haplogruppen

Der Ursprung des Menschen liegt in Afrika. Die altesten archaologischen Funde des homo sa-
piens stammen aus dem Gebiet des heutigen Marokko und werden auf ein Alter von ungefahr
315 000 Jahren geschétzt (Hublin et al., 2017; D. Richter et al., 2017), andere aus Athiopien auf
ungefahr 160 000-154 000 (White et al., 2003) und 200 000-190 000 Jahre (McDougall,
Brown, & Fleagle, 2005). Die Anzahl, Routen und Zeitenabfolge der Wanderungsbewegungen
aus Afrika Uber die Erde sind Gegenstand andauernder Forschung (Beyin, 2011; Cavalli-Sforza
& Feldman, 2003; Lépez, van Dorp, & Hellenthal, 2015; Reyes-Centeno et al., 2014; Rito et al.,
2019). Dabei bildeten sich aber regionale Populationen, die zumeist nur einen Ausschnitt der
genetischen Diversitat der Ursprungsgruppe reprasentierten. Durch die zeitweise Isolation der
Populationen setzten sich bestimmte genetische Varianten verstarkt durch. Die Identifikation
von Unterschieden der DNA dieser geografisch eingeordneten Populationen bildet die Grund-
lage fiir die Festlegung von Haplogruppen (Cavalli-Sforza, 2005; Durbin et al., 2010; Gibbs et
al., 2015; J. Z. Li et al., 2008).
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Die Analyse der autosomalen DNA (atDNA) macht Rickschlisse auf die
breitere Zusammensetzung der Herkunft Gber alle Abstammungslinien hin-
weg; sie gibt anteilig unterschiedliche Herkunftsregionen an (Kirkpatrick &
Rashkin, 2017; Royal et al., 2010). Je nach Auswertung der Daten wird ein
zum Teil vager Zeithorizont von wenigen Hundert bis mehreren Zehntausend
Jahren angegeben (siehe Tab. 2). Einige Angebote beinhalten ausserdem
die Zuordnung zu Stdmmen oder Vélkern wie Germanen oder Wikingern,
neolithischen Jager-Sammler-Gemeinschaften oder sesshaften Agrarge-
meinschaften in Europa. Andere bestimmen die genetische Ubereinstim-
mung mit historischen Personlichkeiten wie Napoleon Bonaparte oder Pha-
rao Ramses Il (z. B. iGENEA, 2019). Die angebotene Analyse der Abstam-
mung von Neandertalern® (23andMe, 2019i) ist sogar artiibergreifend.

Tab. 2: Herkunftsanalysen: Zeithorizont und Art der Identifikation

Unternehmen & Funktion Zeithorizont Art der Identifikation
23andMe:

Recent Ancestor vor 0—200 Jahren 115 Herkunftslander
Locations

Ancestry Composition weiter als 500 Jahre zurlick 45 Herkunftsregionen
Haplogroup weiter als 500 Jahre zurlick Haplogruppen
Neanderthal ancestry ~60 000 Jahre zuriick Neandertaler-DNA

FamilyTreeDNA:
myOrigins unterschiedlich je Gruppe 24 Regionen/Ethnien

ancientOrigins Bronzezeit, Neo- und Gemeinschaften
Mesolithikum

Y-DNA 125-1 300 Jahre zuriick gemeinsame Verwandte

Tausende bis Zehntausende Haplogruppen (paternal)
Jahre zurlck

9 Aufgrund einer prahistorischen Vermischung von Mensch und Neandertaler (R. E. Green et
al., 2010; Kuhlwilm et al., 2016; Sankararaman et al., 2014).
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mtDNA 125-1 300 Jahre zuriick gemeinsame Verwandte

Zehntausende Jahre zuriick Haplogruppen (maternal)

Ancestry: AncestryDNA  mehrere 100 bis Gber 1 000 500 Regionen/Ethnien

MyHeritage: keine Angabe 42 ethnische Gruppen
MyHeritageDNA

Quellen: 23andMe (2019a), FamilyTreeDNA (2019e¢), Ancestry (2019d;
AncestryDNA, 2018), MyHeritage (2019a).

Wahrend einige Unternehmen ein einheitliches Produkt anbieten, differen-
zieren andere ihr Angebot entlang des Analyseumfangs: MtDNA- und Y-
DNA-Analysen kdnnen einzeln oder gebundelt bestellt, die Anzahl der ana-
lysierten Marker oder die Ergebnisaufbereitung variiert werden. Die Ergeb-
nisdarstellung findet meist online Gber Diagramme und Grafiken statt.

Abb. 5: Darstellung nationaler Herkunft (schematisiert)

]

Herkunfisiander
M Fronkreich: 50%
[1] Deutschiand: 25%
W schweiz 10%
B Rumanien: 5.5%
[1] Bulgarien: 3,5%
W Belgien: 3%
Niederiande: 2%
B Andere: 1%

Created with mapchart.net ©

Quelle: Karten generiert auf https://mapchart.net/ (Aufgerufen am 7. April 2020);
Lizenz: CC BY-SA 4.0 (https://creativecommons.org/licenses/by-sa/4.0/).
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Abb. 5 zeigt eine schematisierte Variante der Ergebnisdarstellung nationa-
ler Herkunft. Manche Produktvarianten liefern dartber hinaus Abstam-
mungskarten oder Zertifikate, welche Herkunft und Migrationswege nach-
zeichnen (African Ancestry, 2019; determigene DNA Testing Services,
2019; iGENEA, 2019), oder historisches Hintergrundwissen (Ancestry,
2019e). Andere werben damit, keinen interaktiven Onlinezugang, sondern
einen digitalen Bericht per E-Mail zu bieten, wodurch die Informationen
besser geschiitzt seien (24Genetics, 2019a).

DNA-Analysen werden von einigen Unternehmen komplementar zu klassi-
scher Genealogie angeboten (siehe Infobox 8). Dem Stammbaum zuge-
rechnete Verwandte koénnten diese Verbindung mittels DNA-Analysen
Uberprifen. Gleichzeitig erganze ein klassischer Stammbaum die DNA-
Analyse, da er die Gentestresultate soziohistorisch einbette (MyHeritage,
2018b). Pointiert argumentiert dies ein interviewter Genealoge: «Die DNA-
Genealogie ist, ich wirde sagen, fast wertlos, wenn sie sich nicht auch auf
die klassischen Methoden konzentriert» (Interview 1). Manche Unterneh-
men bieten online dazu Hilfsmittel wie Register und Archive, Software zur
Erstellung eigener Stammbaume und Abstammungsdatenbanken an (An-
cestry, 2019f; MyHeritage, 2019b).

Infobox 8: Klassische Genealogie als historische Forschung

«Genealogie» kann als «Lehre von der Abstammung» (B. Ziegler, 2008) oder als «Lehre der
Geschlechter» (S. Ziegler, 2012, S. 12) Ubersetzt werden. Motive fiir genealogische Forschung
kénnen die Bildung und Festigung personaler oder sozialer Identitat (B. Ziegler, 2008, S. 150),
eine Sammelleidenschaft oder Unterhaltung (S. Ziegler, 2012, S. 9-11) sein. Ebenso kdnnen
wissenschaftliche, politische und wirtschaftliche Interessen verfolgt werden. Genealogie identi-
fiziert von einer Person ausgehend Verwandtschaftsbeziehungen, erstellt und charakterisiert
Stammbaume. Das eigene Wissen und die Befragung von Verwandten bilden Ausgangspunkte
fir Recherchen bei Amtern, Kirchen und Archiven; Schriften-, Siegel-, Wappen- und Namen-
kunde oder die historische Geografie werden ebenfalls genutzt (S. Ziegler, 2012, S. 15-44).
Heute gibt es auch Onlinedatenbanken, welche genealogische Daten, Kirchenbicher, Familien-
biicher, historische Dokumente und Zeitungsausschnitte, Bilder von Grabsteinen etc. enthalten.
Austausch zwischen genealogisch Forschenden findet in Internetforen und Fachgesellschaften
statt.
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Die Webseiten warten mit unterschiedlichen Grinden fir einen DTC-
Gentest auf, die in Produkttexten oder in Erfahrungsberichten von Werbe-
tragerinnen und -tragern verpackt sind. DNA-Herkunftsanalyse wird als
spannender Akt der «Entdeckung» der eigenen Herkunft, als «Entschlis-
selung» der Vergangenheit, als Auffinden der eigenen «Wurzeln» oder als
«Erleben» von Geschichte beschrieben. Die Darstellungen prasentieren
die Herkunftsanalyse als Unterhaltung und Zeitvertreib. Gleichzeitig schil-
dern die Unternehmen die soziohistorische Verortung und Identitatsbildung
als Zwecke und Auswirkungen der Herkunftsanalyse (siehe auch Wagner,
Cooper, Sterling, & Royal, 2012).

Unternehmen vermarkten damit verknipft Wege personalisierter Lebens-
gestaltung. Die Getesteten kdnnten entlang ihrer DNA-Analyseergebnisse
die Orte ihrer Herkunft in der Gegenwart und das materielle oder kulturelle
Erbe ihrer Vorfahren bereisen und «erleben» — und Uber eine kooperieren-
de Plattform Unterkinfte buchen (Airbnb, o. J.; Ledsom, 2019). Kundinnen
und Kunden eines anderen Unternehmens wiirden bei einem Streaming-
dienst eine «personalisierte» Musikwiedergabe erhalten, die von der gen-
technisch identifizierten Herkunft «inspiriert» sei (Ancestry, 2019i; Hassan,
2018). Oder sie konnten ihre Haplogruppe auf T-Shirts und Schmuck aus-
weisen (African Ancestry, 2019). Die in der «Erlebnisgesellschaft»
(Schulze, 2005) prasente soziale Maxime des «Erlebe dein Leben» wird
damit transformiert zu einem «Erlebe deine Herkunft» oder sogar zu einem
«Erlebe wer du bist».

3.1.2. Verwandtenforschung

Wahrend die Herkunftsanalyse die historische Abstammung einer Person
nachzeichnet, identifiziert die Verwandtenforschung noch lebende gene-
tische Verwandte. Die genetischen Daten werden mit denen anderer
Personen in der Datenbank verglichen und Verwandtschaftsbeziehungen
identifiziert. Dieser Vorgang wird als «Verwandten-Abgleich» oder «DNA-
Abgleich» («matching») bezeichnet. Manche Angebote betonen die Suche
nach Familienmitgliedern («Family Finder» (FamilyTreeDNA, 2019d)) oder
Verwandten («DNA Relative Finder» (23andMe, 2019g)). Um diese Funk-
tionen nutzen zu koénnen, ist eine Einwilligung notwendig und es werden
nur Personen identifiziert und kontaktiert, die selbst eingewilligt haben
(Kirkpatrick & Rashkin, 2017).
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Mittels Abgleichs analysierter DNA-Segmente wird die genetische «Nahe»
oder «Entfernung» von Personen festgestellt. So werden nahe Verwandte
wie die biologischen Eltern, Geschwister oder eigene Kinder ebenso identi-
fiziert wie weiter entfernte Verwandte, etwa Grosseltern, Onkel und Tan-
ten, Nichten und Neffen, Cousinen und Cousins zweiten, dritten oder héhe-
ren Grades (siehe Abb. 6). Die Angaben sind nicht immer eindeutig und
variieren in ihrer Zuverldssigkeit. Je nach Webseite werden Unsicherheit
und Schwankungsbreite unterschiedlich angegeben. Manche geben die
Lange der DNA-Ubereinstimmung fiir jede identifizierte verwandte Person
an, den Anteil in Prozent oder die geteilten Centimorgans (cM).' In einigen
Fallen werden keine eindeutigen Verwandtschaftsbeziehungen identifiziert:
Eine hohe Ubereinstimmung kann beispielsweise auf ein biologisches El-
ternteil oder ein biologisches Kind verweisen. Ebenfalls kénnen Halbge-
schwister, Grosseltern, Onkel und Tanten sowie Nichten und Neffen nicht
alleine mittels DNA-Ubereinstimmung unterschieden werden (Bettinger,
2016, S. 42). Ruckschlusse auf die Art der Verwandtschaft kdnnen dann
etwa Uber das Alter der identifizierten Personen getroffen werden.

Abb. 6: Darstellung von Verwandtschaftsverhaltnissen (schematisiert)

Max Mustermann

Alter: 55 Vater/Bruder KONTAKT

Land: Frankreich

Jonas Jedermann

Alter: 25 Cousin 1. Grad KONTAKT
Land: Schweiz

Maxima Muster

Alter: 30 Cousine 3.-4. Grad KONTAKT

Land: Belgien

Quelle: Eigene Darstellung; Avatare von https://iconfinder.com/iconsets/avatar-vol-
9 (Aufgerufen am 7. April 2020). Lizenz: CC-BY-3.0
(https://creativecommons.org/licenses/by/3.0/legalcode).

© Ein Morgan (100 Centimorgan) ist eine Einheit fir die genetische Entfernung zweier Gene.
Ein Morgan entspricht einer Rekombinationshaufigkeit zweier Gene von 1 Prozent (Hirsch-
Kaufmann & Schweiger, 2006, S. 147-148; Stahl, 2013).

© CC BY 4.0, vdf.ch/neue-anwendungen-der-dna-analyse-chancen-und-risiken-e-book.html
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Die Unternehmen stellen die Griinde fir die Durchfiihrung der Verwandten-
forschung in Produkttexten, positiven Erfahrungsberichten von Werbebot-
schafterinnen und -botschaftern und Videos dar. Wiederkehrende Kauf-
argumente sind das Auffinden unbekannter oder verlorener Verwandter
und Familiengeschichten, die Erweiterung des sozialen Netzwerks oder
sogar die Kontaktaufnahme mit leiblichen Eltern, etwa im Fall einer Adop-
tion. Diese Darstellungen vermitteln ein positives Bild der Verwandtschafts-
tests; negative Auswirkungen werden nicht angesprochen und finden sich
nur in Nutzungsbedingungen, teilweise verzweigten Informationsseiten
oder Listen von Antworten auf haufig gestellte Fragen. Inwiefern diese
Informierung ausreichend ist und welche Auswirkungen diese Verwandt-
schaftssuche haben kann, wird noch erdértert werden.

3.1.3.  Erweiterte Analyse der Daten durch Drittplattformen

Wahrend die DTC-Gentestunternehmen Herkunfts- und Verwandtenfor-
schung als nicht medizinische Gentests anbieten, lassen die dabei produ-
zierten Daten die Nutzung darlber hinaus zu. Die DTC-Gentests liefern
zwar nicht unmittelbar medizinisch interpretierbare Erkenntnisse, sie kdn-
nen jedoch uUber Umwege und durch Zutun der Getesteten flir gesund-
heitsbezogene oder medizinische Diagnosen genutzt werden. DTC-
Gentestfirmen bieten haufig nicht nur fertige Analyseergebnisse, sondern
auch die generierten DNA-Rohdaten an. Kundinnen und Kunden kdnnen
diese herunterladen, archivieren oder weitergehend auswerten lassen.
Neben den DTC-Gentestunternehmen gibt es eine Reihe von Webseiten,
welche die Analyse' der Rohdaten zum Teil kostenfrei anbieten. Diese
Drittplattformen sind mit einigen DTC-Gentestangeboten direkt kompatibel
und erlauben eine Ubertragung der Daten lber Onlineschnittstellen oder
den Import in unterschiedlichen Dateiformaten. lhr Aufkommen wird mit
dem zeitweiligen Verbot medizinischer DTC-Gentests in Zusammenhang
gebracht (Badalato, Kalokairinou, & Borry, 2017; Regalado, 2014; Smart,
Bolnick, & Tutton, 2017; C. Wang et al., 2018). Eine nicht reprasentative

! Die Betreibenden sehen ihre Plattformen eher als «Briicke» zur wissenschaftlichen Literatur
denn als interpretierende Werkzeuge. Aufgrund der gebotenen Informationen und deren
Aufbereitung werden manche Plattformen aber als interpretierend beurteilt (S. C. Nelson &
Fullerton, 2018).
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Umfrage unter Nutzerinnen und Nutzern'? von DTC-Gentests erbrachte,
dass 89 Prozent der Befragten die DNA-Rohdaten heruntergeladen und
von diesen 94 Prozent die Daten auf mindestens einer Drittplattform analy-
sieren haben lassen (S. C. Nelson, Bowen, & Fullerton, 2019). Eine 2018
publizierte Ubersichtsarbeit identifiziert 23 derartige Plattformen, von de-
nen acht Herkunftsanalysen, funf Verwandtenforschung und 16 Gesund-
heits- und Wellnessanalysen anbieten (S. C. Nelson & Fullerton, 2018).
DNA.Land, GEDmatch und Promethease sind Beispiele fiur drei Typen
derartiger Plattformen:

e DNA.Land (2019) bietet kostenfreie Herkunfts- und Verwandtenfor-
schung als Anreiz an, genetische Daten fir Forschung zur Verfligung
zu stellen (Check Hayden, 2015; Yuan et al., 2018) (siehe Abschnitt
3.3.1).

o GEDmatch (2019a) bietet unter anderem kostenfreie Verwandtensuche
in der eigenen Datenbank an; weiterflihrende Funktionen sind kosten-
pflichtig.

e Promethease (2019) gleicht DNA-Daten mit Datenbanken ab, die Infor-
mationen Uber mégliche Auswirkungen von SNPs enthalten (SNPedia,
2019). Die kostenpflichtigen Ergebnisberichte beinhalten allgemeine
phanotypische Aussagen bis hin zu Erkrankungsrisiken (siehe Ab-
schnitt 3.3.3).

Es existieren auch Plattformen, die den Getesteten basierend auf der Ana-
lyse der DNA-Rohdaten Dienstleistungen oder Produkte anbieten, etwa
Vitaminpraparate oder Ernahrungsberatung (Regalado, 2014).

Die Frage, inwiefern DNA-Analysen zur Herkunfts- und Verwandten-
forschung tatsachlich lediglich Unterhaltung darstellen, wird vor diesem
Hintergrund zu diskutieren sein.

2.1 137 Personen, die nach eigenen Angaben einen DTC-Gentest durchfiinren haben lassen,
wurden via Social-Media-Plattformen rekrutiert und befragt.
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3.2. Umsetzung und Herausforderungen

DNA-Analysen zur Herkunfts- und Verwandtenforschung erweitern die
Médglichkeiten klassischer Genealogie (siehe Infobox 8, Seite 74) um einen
weiteren Ansatz. Aber liefern sie die versprochenen Einsichten? Welche
Aussagen konnen sie Uberhaupt treffen? Wo sind ihre Grenzen und wo
liegen Herausforderungen? Welche technischen Standards werden ange-
wandt?

3.21. Technische Standards der Unternehmen

Die Unternehmen verweisen auf unterschiedliche Qualitdtsmerkmale ihrer
Dienstleistung, wie auf ihre Maschinen oder technischen Standards, etwa
CLIA oder CAP (23andMe, 2019g; Ancestry, 2019b; FamilyTreeDNA,
2019c; MyHeritageDNA & Japhet, 2016).

Infobox 9: Zertifizierungen und Akkreditierung: CLIA und CAP

Die Clinical Laboratory Improvement Amendments (CLIA) sind durch ein US-Bundesgesetz
festgelegte Standards fir Laboranalysen. Im CLIA-Zertifizierungsprozess wird unter anderem
Uberpriift, ob das Labor Uber qualifizierte Mitarbeitende verfliigt oder wie die DNA-Analysen und
Qualitatssicherungsmassnahmen durchgefiihrt werden. Die CLIA-Standards zielen auf die
Gewahrleistung der analytischen Validitat der Gentests ab, also um sicherzustellen, dass die
DNA-Analyse die tatsachliche DNA-Sequenz korrekt wiedergibt. Sie sagen nichts daruber aus,
inwiefern die Interpretation der genetischen Daten einen Sachverhalt tatsachlich widerspiegelt
oder sinnvoll ist (National Human Genome Research Institute, 2018; U.S. National Library of
Medicine, 2019).

Das College of American Pathologists (CAP) ist eine medizinische Fachvereinigung und akkre-
ditiert und inspiziert Labors hinsichtlich der Einhaltung von Qualitdtsstandards, der Qualifika-
tionen der Mitarbeitenden, der Ausrustung, der Rdumlichkeiten und des Managements (College
of American Pathologists, 2019).

Ein Unternehmen, das Analysen flir zwei DTC-Gentestunternehmen durch-
fuhrt, liefert flr ihre Akkreditierungen und Zertifizierungen Dokumente
(Gene By Gene, 2019). Auf den Seiten der DTC-Gentestunternehmen
selbst sind derartig genaue Angaben selten auffindbar. Generell machen
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wenige Unternehmen konkrete Angaben zu Labors und Laborstandards
(Hazel & Slobogin, 2018). Inwieweit Kundinnen und Kunden die Bedeutung
der Zertifizierungen und Akkreditierung verstehen, ist schwer einzuschat-
zen. Laiinnen und Laien kénnen ausserdem kaum Uberprifen, ob Zertifizie-
rungen und Akkreditierungen tatsachlich erfolgt sind und regelmassig
Uberpruft werden. Kirkpatrick und Rashkin (2017) sehen die Einschatzung
der Qualitdt der Gentests sogar als Herausforderung fiir professionelle
genetische Beratung.

Die Erkennungsrate («call rate») gibt die Anzahl der SNPs an, die im Zuge
der Analyse bestimmbar sind. Ein Unternehmen gibt eine Erkennungsrate
von mindestens 98 Prozent an; liegt diese darunter, wird die Probe erneut
analysiert oder die Kundinnen und Kunden kénnen eine neue Probe ab-
geben. Es gibt an, in circa 10 bis 15 Prozent aller Falle die Analyse zu wie-
derholen, weil die Qualitat der Resultate unzureichend ist (FamilyTree
DNA, 2019g); ein anderes Unternehmen stellt fest, dass bei rund 3 Prozent
die erste Speichelprobe nicht auswertbar ist (23andMe, 2019p). Angaben
zur Aufbewahrung von Proben und Speicherung von Daten machen die
Unternehmen insbesondere in den Datenschutzbestimmungen und auf
eigenen Unterseiten (siehe Abschnitt 3.5).

3.2.2. Technische und konzeptionelle Aspekte der Herkunftsanalyse

Die Konzeption von Herkunft und Verwandtschaft stellt einen zentralen
Aspekt hinsichtlich der Aussagekraft der DTC-Gentestangebote dar (Blell
& Hunter, 2019; Royal et al., 2010; The American Society of Human
Genetics, 2008). Welche Art von Herkunft und welcher Grad von Ver-
wandtschaft werden berlcksichtigt? Wie wird Herkunft vor dem Hin-
tergrund einer Vielzahl an Vorfahren bestimmt? Wie werden Uberhaupt
Herkunftsgruppen eingegrenzt und verschiedene Menschen derart als
zusammengehorig definiert, dass auf die Herkunft aus eben jenen sozialen
Gruppen mittels DNA-Analyse geschlossen werden kann (Blell & Hunter,
2019; Duster, 2014; S. S.-J. Lee, Bolnick, Duster, Ossorio, & TallBear,
2009)?
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Infobox 10: Herkunft und Verwandtschaft

Herkunft verweist auf die Abstammung eines Individuums oder einer Gruppe. Je nach Ge-
sellschaft, Kultur und Situation kann sie sich etwa auf eine geografische Verortung der
Vorfahren oder des eigenen Geburts- oder Heimatorts beziehen oder auf sozialen Kriterien
basieren (z. B. auf nationaler, kultureller, religidser oder professioneller Zugehdérigkeit).

Verwandtschaft kann als geteilte biologische Abstammung von den gleichen Eltern, Gross-
eltern etc. verstanden werden. Die Biologie spricht auch von Verwandtschaft in Bezug auf die
evolutionare Entfernung von Arten; etwa eine Verwandtschaft aller Menschen zueinander oder
eine entferntere Verwandtschaft zu Menschenaffen. Als «soziales Ordnungsprinzip» (Schnegg,
Pauli, Beer, & Alber, 2010) wird Verwandtschaft in Gesellschaften unterschiedlich ausgehandelt
und praktiziert (Burkart, 2008, S. 94-106; P. B. Hill & Kopp, 2013, S. 13—-19). Sie muss wie
Herkunft nicht biologisch, sondern kann auch sozial begriindet sein (P. B. Hill & Kopp, 2013,
S. 13-19).

Die DNA-Herkunftsanalyse bestimmt die biogeografische Herkunft der
getesteten Person. Das heisst, diese erhalt Informationen dariber, in wel-
chen Regionen oder Erdteilen die eigenen Vorfahren gelebt haben sollen.
Dartber hinaus nehmen manche Tests auch Zuordnungen zu geografisch
verteilten, aber als zusammengehorig begriffenen Gruppen vor und identi-
fizieren beispielsweise eine judische Herkunft oder Abstammung von den
Wikingern. Die DNA-Herkunftsanalysen greifen dazu auf verschiedene
Arten der DNA zurilick, mit denen spezifische Aussagen mdglich und Limi-
tierungen verbunden sind (Bardill & Garrison, 2015; Bolnick et al., 2007;
Royal et al., 2010). Manner und Frauen verfigen Uber unterschiedliche
Méglichkeiten einer DNA-Analyse der Abstammung: Beide Geschlechter
konnen atDNA, X-DNA sowie mtDNA testen lassen, Manner darUber hin-
aus die Y-DNA (siehe Infobox 5 auf Seite 63).

Die Bestimmung der Abstammung auf miutterlicher und vaterlicher Seite
kann mittels Analyse der mtDNA und Y-DNA umgesetzt werden und wird
vor allem fir die Bestimmung der Haplogruppen genutzt. Genetische Da-
ten, die diesen Haplogruppen zugeordnet werden, dienen als Referenz fur
den Abgleich von mtDNA und Y-DNA fur die Herkunftsbestimmung. Die
Identifikation von Haplogruppen-Zugehoérigkeit ist mdglich, weil sich die
Y-DNA kaum und die mtDNA nicht im Zuge der Vererbung verandert
(Royal et al., 2010; Underhill & Kivisild, 2007). Es kénnen damit auch ge-
meinsame Vorfahren von zwei Personen identifiziert werden (Kirkpatrick &
Rashkin, 2017; Royal et al., 2010). Der Aussagekraft von Tests entlang der
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matterlichen oder vaterlichen Abstammungslinie sind schon aufgrund ihres
Grundprinzips Grenzen gesetzt: Damit wird nur ein Individuum pro Genera-
tion identifiziert (Bolnick et al., 2007; Elliott & Brodwin, 2002; Jobling et al.,
2016). Das heisst, dass beispielsweise bei Analyse der mtDNA in der Ur-
elterngeneration nur eine Urgrossmutter der matterlichen Linie, nicht je-
doch die sieben weiteren Urgrosseltern dieser Generation identifiziert und
bertcksichtigt werden kénnen. Je weiter in der Analyse zurtickgegangen
wird, umso geringer wird der Anteil der identifizierten Vorfahren an allen
tatsachlichen Vorfahren.

In der atDNA werden sogenannte Ancestry Information Markers (AIM) ana-
lysiert. Sie decken nicht eine Abstammungslinie ab, sondern lassen Rick-
schlisse auf verschiedene biogeografische Herklnfte zu, deren Anteile sie
prozentuell angeben. Da die atDNA im Zuge der Fortpflanzung rekombi-
niert und nur ein gewisser Anteil der DNA von Vater und Mutter weiter-
gegeben wird, sind die darin gespeicherten Informationen Uber Vorfahren
auf eine andere Art als bei Y-DNA und mtDNA limitiert (Emery, Magnaye,
Bigham, Akey, & Bamshad, 2015; C.-C. Wang, Shang, Yeh, & Wei, 2016).

Die DNA wird mit geografisch zugeordneten Referenzpopulationen abge-
glichen. Diese verfuigen Uber spezifische Allele wegen verschiedener Um-
stande, die eine Durchmischung von Populationen erschwert oder verun-
moglicht hat (siehe Infobox 7 auf Seite 71). Die genetischen Informationen
Uber diese Referenzpopulationen entstammen (blicherweise'® nicht der
damaligen Bevolkerung (z. B. aus arch&ologischen Funden), sondern einer
Auswahl gegenwartiger Reprasentantinnen und Reprasentanten dieser
Populationen. Bei diesen wird angenommen, dass ihre Vorfahren Teil der
dort heimischen Bevolkerung waren. Bestimmte genetische Varianten wer-
den dann dieser Region zugeordnet. Vorteile der Nutzung kontemporarer
DNA-Proben sind die einfachere Beschaffung und Qualitat des Ausgangs-
materials. DNA aus archaologischen Funden ist selten und schlecht erhal-
ten. Jedoch deckt die Auswahl von Reprasentantinnen und Reprasentan-
ten einer Population mitunter nicht die genetische Diversitat der Menschen
in einer Region ab. Der Ruckgriff auf gegenwartig lebende Menschen lasst
ausserdem Entwicklungen der letzten Jahrhunderte unberiicksichtigt: Die

3 Bei der Abstammungsbestimmung von Neandertalern oder bestimmten europaischen Grup-
pen wird archaologische DNA genutzt (FamilyTreeDNA, 2019e).
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genetische Zusammensetzung von Populationen verandert sich durch Mu-
tationen, Rekombinationen und Vermischungen mit anderen Gruppen
(Bardill & Garrison, 2015; Royal et al., 2010; Shriver & Kittles, 2004).

Die Analyseergebnisse hangen mit der geografischen Verteilung der Gen-
varianten, der Art und Weise der ldentifikation dieser Verteilung durch die
Auswahl von Proben und genutzten Marker, den ausgewahlten Referenz-
populationen und den statistischen Berechnungsmethoden zur Bildung der
Gruppen zusammen (Royal et al., 2010). Da die DTC-Gentestunternehmen
auf teilweise unterschiedliche Referenzdaten zuriickgreifen und verschie-
dene Algorithmen zur Erstellung der Gruppen und Feststellung einer Ab-
stammung einsetzen, kénnen die Ergebnisse divergieren (Kirkpatrick &
Rashkin, 2017; Wagner et al., 2012; K. M. Weiss & Long, 2009).

Neben Daten aus umfangreichen wissenschaftlichen Projekten (Human
Genome Diversity Project, 1000 Genomes Project, HapMap Project) bein-
halten die Referenzdatenbanken Daten von Kundinnen und Kunden: Diese
kénnen in das Referenzpanel fir eine Herkunft aufgenommen werden,
wenn angenommen wird, dass ihre Vorfahren langerfristig dort beheimatet
waren. Die Angaben, wann diese Annahme von den Unternehmen getrof-
fen wird, variieren. So berucksichtigt ein Unternehmen Personen mit vier
Grosseltern aus einer Region (Einwanderungslander ausgenommen)
(23andMe, 2018a, 2019b), ein anderes Personen mit «tief reichenden
familidren Wurzeln» in einer Region (AncestryDNA, 2018, S. 4) — ohne die
Tiefe dieser Verwurzelung genauer auszufiihren. Unternehmen legen wei-
tere Kriterien an und verwenden statistische Verfahren, um in den Daten-
satzen Gruppen von Individuen mit genetischer Ahnlichkeit zu identifizie-
ren. Sie versuchen, moglichst klar abgegrenzte Gruppen zu erhalten, um
den Abgleich mit Kundinnen- und Kundendaten trennscharfer zu machen.
Ein Unternehmen gibt so an, Daten zu entfernen, welche «die Leistung des
Referenzpanels beeintrachtigt hatten» oder «die eine groRe Ahnlichkeit zu
anderen Referenzproben aufweisen» (ebd. S. 5).

Die Informationen Uber die Konstruktion der Referenzpopulationen, die Art
der Analyse und die getesteten Marker variieren (Shriver & Kittles, 2004;
Wagner et al., 2012). Die vier untersuchten Unternehmen machen auf ih-
ren Webseiten Angaben Uber die Zusammensetzung ihrer Referenzpopu-
lationen (siehe Tab. 3). Die Gesamtgrosse und Charakteristika der Refe-
renzdatenbanken sind unterschiedlich und genauere Angaben Uber die
Grosse von Referenzgruppen fiir einzelne biogeografische Herkiinfte fin-
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den sich nicht immer. Ein Unternehmen gibt an, dass sich die Referenz-
populationen hinsichtlich ihrer Grésse stark unterscheiden: Wahrend einige
mittels weniger als 40 Proben gebildet werden (z. B. Senegal oder Sardini-
en), sind es bei anderen 1000 Proben (z.B. Frankreich oder lItalien)
(AncestryDNA, 2018, S. 9-10). Unternehmen werben mit der Erweiterung
und Verfeinerung ihrer Referenzdatenbanken, die genauere Zuordnungen
zu bestimmten, immer detaillierter unterschiedenen Populationen er-
moglichen soll (beispielsweise 23andMe, 2018b; AncestryDNA, 2018;
MyHeritageDNA, 2019b). Durch die Anpassung und Veranderung der Re-
ferenzpopulationen kénnen sich mit der Zeit die Herkunftsangaben von
bisherigen Kundinnen und Kunden verandern, da ihre Daten bei einer Ak-
tualisierung der Referenzpopulationen neu analysiert werden.

Die Préazision der Bestimmung einer Abstammung hangt auch mit der je-
weiligen Haplogruppe zusammen: Aufgrund ihrer Entstehung und Charak-
teristika sind die Ubereinstimmungen bei bestimmten Y-DNA- und mtDNA-
Haplogruppen héher als bei anderen (Emery et al., 2015; Marchani et al.,
2008; Poetsch et al., 2013). Die Prazision sowie die Trefferquote unter-
scheiden sich je nach Region auch bei der Herkunftsanalyse mittels atDNA
(AncestryDNA, 2018, S. 22-25).

Tab. 3: Referenzpopulationen fiir Analyse der biogeografischen Herkunft

Angebot Referenzpopulation  Quellen
23andMe
Ancestry Composition 11 091 Personen Wissenschaftliche Literatur
und Datenbanken, firmeneigene
Datenbank
Recent Ancestry 130 000 Personen Firmeneigene Datenbank
AncestryDNA 16 000 Personen Wissenschaftliche Literatur

und Datenbanken

FamilyTreeDNA 2 943 Personen Wissenschaftliche Literatur,
Datenbanken und Projekte,
firmeneigene Datenbank

MyHeritageDNA > 5 000 Personen Firmeneigene Datenbank

Quellen: 23andMe (2018a, 2019I), Ancestry (2019d; 2018), FamilyTreeDNA (Khan
& H, 2017).
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Die von einzelnen Firmen angebotene Uberpriifung der Abstammung von
berihmten Personlichkeiten nutzt erhaltene biologische Proben fiir die
Erstellung von DNA-Profilen. Je nach Ausmass der Ubereinstimmung kann
auf einen gemeinsamen, historisch noch weiter zuriickliegenden Vorfahren
der getesteten Person und der historischen Personlichkeit oder eine direk-
te Abstammung geschlossen werden (iGENEA, o. J.). In manchen Fallen
ist die Identitdt des gemeinsamen Vorfahrens aufgrund mangelnder klar
zuordenbarer Referenz-DNA jedoch nicht ganz sicher (Jobling et al.,
2016).

Die ldentifikation der Abstammung von bestimmten Volkern kann kritisch
gesehen werden. Der dazu befragte Populationsgenetiker stellte fest, dass
die Bestimmung abgrenzbarer Voélker oder Stdmme wie «die Wikinger»
oder «die Germanen» kaum haltbar ist, da nicht davon ausgegangen wer-
den kann, dass eine «historisch beschriebene [...] Gruppe einem geneti-
schen Cluster entspricht». Uberhaupt sei es fragwiirdig, ob die retrospektiv
als Volk oder Stamm geschlossen wahrgenommenen Menschengruppen
sich selbst Uberhaupt als zusammengehorig (als Volk oder Stamm) ver-
standen haben (Interview 4).

Zwischenzeitlich kann festgehalten werden, dass unterschiedliche Fakto-
ren die Ergebnisse der genetischen Herkunftsanalyse bestimmen. Die
biologische Verortung von Abstammung, anstatt einer sozialen, kulturellen
oder religiosen Genealogie, schiebt andere Konzepte von Herkunft zur
Seite. Selbst nach diesem Schritt der Reduktion sozialer und historischer
Komplexitat zeigt sich die anspruchsvolle Umsetzung einer genetischen
Konzeptualisierung von Herkunft: Wie werden Herkunftsregionen oder
-populationen vor dem Hintergrund der menschlichen Mobilitat, des flies-
senden Ubergangs und des Austauschs zwischen Regionen oder Gruppen
abgegrenzt? Inwiefern bilden die Referenzgruppen fir die DNA-Analyse
die genetische Vielfalt in einer Region oder in Gruppen ab? Was bedeutet
«Herkunft», wenn Y-DNA- oder mtDNA-Analysen nur einen Bruchteil an
Vorfahren identifizieren? Was, wenn mit atDNA-Analysen eine Vielzahl
biogeografischer Herklnfte identifiziert wird?

An der Verfeinerung der Algorithmen und Datenbanken wird nach Angaben
der Unternehmen gearbeitet. Es ist davon auszugehen, dass dies im Rah-
men des Moglichen eine «genauere» Herkunftsbestimmung ermoglichen
wird. Da hinsichtlich der Gruppenabgrenzung, der Bestimmung von Vielfalt
oder Homogenitat oder der Eingrenzung von genetischer Herkunft keine
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objektiven Kriterien existieren (Blell & Hunter, 2019), wird die Reflexion
dieser Fragen jedoch weiterhin notwendig sein. Die soziale Konstruktion
(Hinterberger, 2012; Mozersky & Joseph, 2010) dieser «natirlichen» Ver-
bindungen zueinander und zu einer geteilten Vergangenheit ist zu beden-
ken.

3.2.3. Technische und konzeptuelle Aspekte der Verwandten-
forschung

Bei der Suche nach Verwandten vergleichen die Unternehmen Marker in
der DNA der getesteten Person mit denen anderer in ihrer Datenbank. Die
Identifikation von Verwandten basiert darauf, DNA-Segmente zu identifizie-
ren, von denen angenommen wird, dass sie wegen einer geteilten Ab-
stammung, eines gemeinsamen Vorfahren, identisch sind (Erlich, Shor,
Pe’er, & Carmi, 2018; Henn et al., 2012). Die Firmen nutzen fiir die Suche
nach Verwandten zumeist atDNA. Es gibt auch Angebote, bei denen der
Abgleich von Y-DNA oder mtDNA durchgefihrt wird, wodurch die Analysen
weiter zurlickreichen, aber auf die vaterlichen oder mutterlichen Abstam-
mungslinien beschrankt sind. Wie weit zuriickliegend ein gemeinsamer
Vorfahr sein darf, damit eine Verwandtschaft angezeigt wird, unterscheidet
sich je nach Unternehmen. Die genutzten Datenbanken sind unterschied-
lich umfangreich, wobei aus den auf den Webseiten verfigbaren Informa-
tionen nicht immer klar hervorgeht, wie viele der Kundinnen und Kunden in
diesen Datenbanken dem Verwandtenabgleich zugestimmt haben und
anderen angezeigt werden (siehe Tab. 4).

Tab. 4: Verwandtenforschung

Angebot Datenbank Genutzte DNA Gemeinsamer Vorfahre bis
23andMe > 5 Mio. atDNA, X-DNA  acht Generationen zuriick
AncestryDNA > 15 Mio. atDNA zehn Generationen zurtick
FamilyTreeDNA > 2 Mio. atDNA funf Generationen zuriick
X-DNA ... bis 25 Generationen
Y-DNA, mtDNA ... bis 52 Generationen
MyHeritageDNA ~1 Mio. atDNA k. A.

Quellen: 23andMe (2019f, 2019g), Ancestry (2019h; Ball et al., 2016),
FamilyTreeDNA (2019i, 2019c), MyHeritage (2019d).
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Die Unternehmen verwenden in einem gewissen Rahmen unterschiedliche
Grenzwerte fir Verwandtschaftsbeziehung. 23andMe identifiziert Individu-
en als potenziell verwandt, wenn eine Ubereinstimmung von zumindest
700 SNPs in einer durchgehenden Region beziehungsweise von zumin-
dest 7 cM gegeben ist. MyHeritageDNA zeigt Personen mit Ubereinstim-
mung von zumindest 8 cM an (MyHeritage, 2018a). Auch in der Literatur
werden unterschiedliche Grenzwerte angegeben. Fir einen Cousin ersten
Grades gibt Bettinger (2016) im Durchschnitt 880 cM (Spannbreite von
533—-1 379 cM) an, Henn et al. (2012) 900 cM. Das bedeutet, dass bei
Grenzfallen je nach Berechnungsart ein Verwandtschaftsverhaltnis ent-
weder identifiziert oder nicht identifiziert wird. Je naher ein Verwandt-
schaftsverhaltnis ist, umso héher ist die Wahrscheinlichkeit, dieses zu ent-
decken: Eltern, Geschwister oder Kinder werden etwa eher korrekt
identifiziert als Cousinen und Cousins.

Zusammenfassend kann festgestellt werden, dass die genetische Ver-
wandtschaftsanalyse aufgrund ihrer biologischen Konzeption von Ver-
wandtschaft wie die Herkunftsanalyse Formen sozialer Verwandtschaft
ausschliesst. Wahrend manche Personen gerade diese Perspektive ver-
langen, kann dies in anderen Fallen soziale Beziehungen unter Druck set-
zen (siehe Abschnitt 3.4). Im Bereich der Verwandtenforschung sind die
Herausforderungen hinsichtlich der Konstruktion von Referenzgruppen
anders gelagert als bei der Herkunftsanalyse: Die Analysen der atDNA
umfassen nur wenige Generationen, die Vergleichs-DNA ist unmittelbar
vorhanden und die Abgleichung basiert nicht auf weitreichenden Annah-
men Uber langfristige geografische Verortungen. Dennoch haben Entschei-
dungen der Unternehmen (z. B. Uber Grenzwerte) und der Umfang der
Datenbanken Einfluss auf die mdglichen identifizierten Verwandtschafts-
beziehungen.

3.3. Weiterfuhrende Verwendung der Daten

Die Auswertung der genetischen Daten ist mit der Analyse von Herkunft
und Verwandtschaft des Individuums noch nicht vollends ausgeschopft.
Vielmehr beinhalten diese Informationen, die auch anderweitig bedeutend
sein konnen. Diese weiterfiihrenden Verwendungszwecke werden im Fol-
genden erdrtert.
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3.3.1. Forschung und Entwicklung

DTC-Gentestunternehmen sammeln im Rahmen ihrer Geschéaftstatigkeit
personliche und genetische Daten ihrer Kundinnen und Kunden. Diese
Daten kénnen nicht nur fur die Analyse von Herkunft und Verwandtschaft,
sondern ebenfalls fir die Bestimmung anderer biologischer Merkmale ge-
nutzt werden. Dies kann als Kernelement des Geschaftsmodells einiger
DTC-Gentestunternehmen interpretiert werden. Die genetischen Daten der
Kundinnen und Kunden werden in Verbindung mit deren persénlichen Da-
ten in genomweiten Assoziationsstudien (GWAS) genutzt. GWAS stellen
Verbindungen zwischen genetischen Varianten und phanotypischen
Merkmalen her. Sie versuchen, genetische Faktoren fur Erkrankungen, fur
Wirksamkeit von Medikamenten oder flir korperliche Charakteristika zu
identifizieren. Trotz Herausforderungen und Einschrankungen von GWAS
wird deren wissenschaftliches und medizinisches Potenzial betont (Mano-
lio, 2010; Sud, Kinnersley, & Houlston, 2017; Tam et al., 2019).

Die Nutzung der Daten fiir Forschungszwecke hangt von der Einwilligung
der Kundinnen und Kunden ab. Diese ist nicht notwendig, um die eigent-
liche Dienstleistung in Anspruch nehmen zu kénnen. Stimmen die Kundin-
nen und Kunden der Verwendung ihrer Daten fir Forschungszwecke zu,
werden diese fir Forschungsprojekte der Unternehmen oder kooperieren-
der Einrichtungen verwendet (siehe Infobox 11). Da die genetischen Daten
alleine aber wenig Aussagekraft besitzen, werden die Einwilligenden gebe-
ten, an Umfragen teilzunehmen, welche Informationen lber das gesund-
heitliche Befinden oder Kérpermerkmale abfragen; diese Daten werden mit
den individuellen genetischen Daten verknipft und aggregiert ausgewertet
(siehe Abschnitt 3.5).

Infobox 11: Forschung mit DTC-Gentestdaten: das Beispiel 23andMe

23andMe betreibt Forschung mit genetischen und persénlichen Daten von Kundinnen und Kun-
den in Kooperationen mit dritten Forschungseinrichtungen wie Universitaten, nicht profit-
orientierten Forschungsinstituten oder der Industrie — aber auch selbst (23andMe, 2019n). Die
Bandbreite an Themen ist gross: Publikationen basierend auf Forschung mit 23andMe-Daten
befassen sich unter anderem mit genetischen Grundlagen menschlichen Verhaltens (Sexualitat,
Drogennutzung, Risikobereitschaft etc.), dusserer Koérpermerkmale (z. B. Gestalt der Ohr-
lappen) oder von Erkrankungen (Krebs, Parkinson, Depression etc.) (23andMe, 2019n, 20190).
Daten von 23andMe werden auch fiir pharmakogenetische Forschung verwendet.
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Die Datennutzung fir wissenschaftliche Zwecke kann fir Konsumentinnen
und Konsumenten positive Nebenerscheinung oder sogar Kaufargument
fir DTC-Gentests sein. Die Unterstiitzung wissenschaftlicher Forschung
war in Umfragen unter Schweizer Studierenden (Vayena, Ineichen,
Stoupka, & Hafen, 2014) sowie Seniorinnen und Senioren (Mahimann,
Roécke, Brand, Hafen, & Vayena, 2016) eine zentrale Motivation fur einen
DTC-Gentest. Die grossangelegte Datensammlung durch DTC-Gentest-
unternehmen bedeutet, dass Wissenschaft und Forschung fur dateninten-
sive Studien mitunter mit diesen multinationalen, gewinnorientierten Kon-
zernen zusammenarbeiten missen, um Uberhaupt die entsprechenden
Daten zu erhalten (Prainsack, 2017). Gleichzeitig gibt es Initiativen, die
Citizen Science betreiben und alternative Konzepte fur diese Zwecke ent-
wickeln (siehe Infobox 12).

Infobox 12: Genetische Genealogie als Teil von Citizen Science

Die nicht profitorientierte MIDATA-Genossenschaft (0. J.) betreibt die MIDATA-Plattform. Auf
MIDATA werden personliche und genetische Daten gespeichert und diese kénnen bei Zu-
stimmung der Nutzerinnen und Nutzer fur Forschungsprojekte verwendet werden. Das Ge-
nossenschaftsmodell und die Plattform haben zum Ziel, den Nutzerinnen und Nutzern gréssere
Kontrolle Uber ihre eigenen Daten zu geben. Ausserdem werden Datensicherheit, Transparenz
und Wahlfreiheit im Hinblick auf die eigenen Daten betont. Das Einspielen von Daten ist vorerst
nur Uber die Teilnahme an wissenschaftlichen Projekten mdglich. Mit MIDATA in Zusam-
menhang steht etwa ein Schweizer Projekt, das sich mit genetischer Genealogie beschaftigt
und zugleich wissenschaftliche Forschung mit genetischen Daten unterstiitzen méchte (Citizen
Science Center Zirich, 2019). Die Zustimmung zur Datenverwendung erfolgt auf MIDATA
projektweise, das heisst, Nutzerinnen und Nutzer kénnen (ber die Teilnahme an einzelnen
Projekten entscheiden.

DNA.Land (2019) sammelt personliche und genetische Daten fiir wissenschaftliche Zwecke;
Herkunfts- und Verwandtenanalysen dienen als Anreiz, die eigenen DNA-Daten zur Verfligung
zu stellen. Teilnehmende kénnen Fragebdgen zu ihrem Phanotyp (unter anderem &aussere
Merkmale und Gesundheitsaspekte) beantworten, die zusammen mit ihren DNA-Daten fir
Forschungszwecke genutzt werden. Die Entwicklerinnen und Entwickler wollen mit diesem An-
satz die Kosten fiir die Datenerhebung flr wissenschaftliche Zwecke reduzieren, forschungs-
ethische Prinzipien (z. B. informierte Einwilligung) beachten und den Teilnehmenden einen
Gegenwert bieten (Yuan et al., 2018).

Eine weitere Variante der wissenschaftlichen Nutzung genetischer Daten, die
mittels DTC-Gentests erzeugt wurden, stellt von Teilnehmenden selbst initiier-
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te und betriebene Forschung dar. Dabei organisieren sich beispielsweise von
einer Erkrankung betroffene Personen, um an sich selbst Therapien zu erpro-
ben oder mit den eigenen Daten Forschung zu betreiben oder zu férdern.
Rohdaten aus DTC-Gentests kdnnen auch dabei fir Forschungszwecke ge-
nutzt werden (Vayena et al., 2016; Vayena & Tasioulas, 2013).

3.3.2.  Strafverfolgung und Verbrechensaufkldrung

Die fir Herkunfts- und Verwandtenforschung generierten Daten kdnnen
nicht nur privat zur Suche nach Personen genutzt werden. Strafverfol-
gungsbehdrden in den USA haben bereits Verdachtige oder Verbrechens-
opfer Uber die Identifikation von Verwandten ausfindig gemacht. Bisher
wurde diese Methode zumeist flr Ermittlungen in langerfristig ungeldsten,
schweren Kriminalfallen genutzt. Jedoch wird davon ausgegangen, dass
Behdrden diesen Ermittlungsansatz in laufenden Fallen anwenden werden
(Erlich et al., 2018; Greytak, Moore, & Armentrout, 2019). Greytak et al.
(2019) listen 28 Falle auf, in denen mutmassliche Taterinnen und Tater
zwischen 2018 und Anfang 2019 durch DNA-Genealogie in den USA iden-
tifiziert wurden. Insbesondere der Fall des «Golden State Killers» hat fur
Aufsehen gesorgt (siehe Infobox 13).

Infobox 13: Identifizierung des mutmasslichen Golden State Killers

In den 1970er- und 80er-Jahren fand in Kalifornien eine Serie von mehr als 100 Einbriichen,
45 Vergewaltigungen und 13 Morden statt, welche auf einen Tater, den «Golden State Killer»,
zurickgefuhrt wurde. Jahrzehntelange Ermittlungen, die auf Personenbeschreibungen und
DNA-Spuren des Taters zurlckgreifen konnten, brachten keine Ergebnisse. Als ein Ermittler
und eine Expertin fiir genetische Genealogie die Datenbank von GEDmatch fiir die Suche nach
bereinstimmenden DNA-Profilen nutzten, zeigten sich verwandtschaftliche Ubereinstim-
mungen mit Personen in der Datenbank. Es wurden Stammb&ume erstellt und mit weiteren
Recherchen der Personenkreis eingegrenzt. Durch Analyse einer freiwillig abgegebenen DNA-
Probe wurde eine Person als ein naher Verwandter (Cousin) des mutmasslichen Taters
identifiziert. DNA-Phanotypisierung mithilfe von GEDmatch deutete darauf hin, dass der
Verdachtige blaue Augen hat, eine Analyse auf Promethease auf friihzeitigen Haarverlust und
Kahlkopfigkeit. In der Verwandtschaft der Person konnte ein Mann identifiziert werden, auf den
diese Merkmale zutrafen. Eine DNA-Analyse des Verdachtigen zeigte 100 Prozent Uber-
einstimmung mit der DNA-Probe von einem Tatort. Der 72-Jahrige wurde festgenommen und
angeklagt (Arango, Goldman, & Fuller, 2018; Lussenhop, 2018; Medic, 2019; H. Murphy, 2018).
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Durch die Identifikation von Verwandten mittels Einspielen der DNA-Daten
von Verdachtigen auf Plattformen wie GEDmatch (2019a) kann der Kreis
der Verdachtigen eventuell verkleinert werden (Guerrini, Robinson,
Petersen, & McGuire, 2018). Prinzipiell kdnnten sogar Verdachtige, deren
DNA-Daten in derartigen Datenbanken sind, direkt identifiziert werden.
Greytak et al. (2019) geben an, dass bei rund 80 Prozent der mehr als 250
von einer entsprechenden Dienstleistungsfirma bearbeiteten Ermittlungs-
falle eine Cousine oder ein Cousin dritten oder ndheren Grades durch
DNA-Abgleich identifiziert wurde. In Kanada soll die Datenbank eines
DTC-Gentestunternehmens, ohne dessen Wissen, auch fiir die Uberpri-
fung der Nationalitédt von inhaftierten Personen, die von Abschiebung be-
troffen waren, genutzt worden sein (Campanella, 2018; Thomson Reuters,
2018).

Daneben kénnen DNA-Genealogiedatenbanken zur Identifikation von Op-
fern von Verbrechen oder Umweltkatastrophen eingesetzt werden, wie es
etwa ein per Crowdfunding finanziertes Projekt betreibt (DNA Doe Project,
2019). Die DNA-Daten von unbekannten Opfern werden in Genealo-
giedatenbanken eingespeist und abgeglichen. Seit 2018 die Identitat einer
ermordeten Frau festgestellt wurde, konnten weitere Falle gelost oder
bearbeitet werden (DNA Doe Project, 2019; Erlich et al., 2018).

Im Februar 2019 wurde bekannt, dass ein DTC-Gentestunternehmen direkt
mit dem US Federal Bureau of Investigation (FBI) zusammenarbeitet. Das
FBI erhalt Informationen, die auch an reguldre Kundinnen und Kunden
weitergegeben werden wirden. Um Informationen zu erhalten, die daruber
hinausgehen, bendtigen die Ermittlungsbehdrden einen richterlichen Be-
schluss (FamilyTreeDNA, 2019b). Das Bekanntwerden dieser Zusammen-
arbeit I6ste eine Debatte Uiber die Rechtmassigkeit dieser Art der Ermitt-
lung und die Informationspolitik des Unternehmens aus, welches seine
Kundinnen und Kunden erst nach Bekanntwerden des Sachverhalts infor-
mierte (Haag, 2019; Hesman Saey, 2019). Mittlerweile kdnnen Kundinnen
und Kunden selbst entscheiden, ob sie ihre Daten dieser Kooperation zu-
ganglich machen (FamilyTreeDNA, 2019h; Vaughan, 2019).

4 Mittels DNA-Abgleichs wurde ihr Cousin gefunden. Uber dessen éffentlichen Stammbaum
wurde die Identitat der Frau eingegrenzt (Scudder et al., 2019).
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GEDmatch hat seine Nutzungsbedingungen dahin gehend geéandert, dass
das Hochladen und die Analyse von DNA-Daten fir forensische Zwecke
explizit als Nutzungszwecke angefiihrt werden. GEDmatch beschrankt
diese Art der Nutzung auf bestimmte schwere Delikte oder die Identifika-
tion von Verstorbenen. Nutzerinnen und Nutzer der Plattform kdnnen
selbst entscheiden, ob ein Abgleich mit DNA-Profilen von Strafverfol-
gungsbehdrden mdglich ist oder nicht (GEDmatch, 2019b). Grundsatzlich
stellt sich die Frage, inwiefern die Unternehmen und Plattformen das
Hochladen von DNA-Daten flr derartige Zwecke unterbinden kénnen, da
nicht auszuschliessen ist, dass ein Abgleich mittels regularen Nutzungs-
kontos vorgenommen wird.

Andere DTC-Gentestunternehmen haben einer direkten Kooperation mit
Strafverfolgungsbehdrden eine Absage erteilt. Falls Unternehmen oder
Plattformen jedoch rechtlich gedeckte Ansuchen von Strafverfolgungs-
behorden erhalten, miissen sie kooperieren. Ancestry gibt aber etwa an,
dass es bis Ende 2018 noch «keine glltige Anfrage in Zusammenhang mit
genetischen Informationen ihrer Kundinnen und Kunden erhalten» habe
(Ancestry, 2019a), ebenso 23andMe (2019q). Im November 2019 wurde
aber bekannt, dass US-Strafverfolgungsbehdrden auf einer Drittplattform
mittels Durchsuchungsbefehl einen Abgleich mit den Nutzerinnen und Nut-
zern durchfihren lassen konnten (K. Hill & Murphy, 2019). Unternehmen
und Plattformen, die DTC-Gentests oder Reanalysen von Daten anbieten,
beflirchten, dass die Nutzung ihrer Dienstleistungen durch Ermittlungs-
behdrden Konsumentinnen und Konsumenten abschrecken kénnte (Guer-
rini et al., 2018; H. Murphy, 2018).

Behdrden verfigen zwar selbst Uber Datenbanken mit DNA-Profilen von
Straftaterinnen und Straftatern und anderen Personengruppen.’ Die mit
DTC-Gentest-Daten befiillten DNA-Datenbanken erweitern aber die Grund-
lage fur einen DNA-Abgleich: Mehr DNA-Profile kénnen genutzt werden.
Dabei macht nicht nur die schiere Anzahl an gespeicherten DNA-Profilen
die Datenbanken fur Ermittlungsbehdrden attraktiv: Wahrend forensische
Datenanalysen Ublicherweise STRs autosomaler DNA nutzt, um ein Profil
von etwa 20 Loci der DNA zu erstellen, verwenden DTC-Genanalysen eine
grossere Anzahl an SNPs fir eine Vielzahl von Markern. Dadurch kénnen

5 In der Schweiz das Combined DNA Index System (CODIS).
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mehr Verwandtschaftsbeziehungen identifiziert und genauer charakterisiert
werden (Greytak et al., 2019; Ney, Ceze, & Kohno, 2018; Ram, Guerrini, &
Mcguire, 2018). Eine Studie hat berechnet, dass rund 60 Prozent der Ame-
rikanerinnen und Amerikaner mit nordeuropaischen Wurzeln direkt oder
indirekt Uber diese Gendatenbanken identifiziert werden kénnen (Erlich et
al., 2018).

Ein weiterer Vorteil, der in der forensischen Nutzung dieser Daten gesehen
wird, ist die Verringerung sozialer Ungleichheiten: Wahrend in den USA
ethnische Minderheiten eher als Verdachtige Uberprift werden und ihre
Daten in der staatlichen Datenbank gespeichert sind, verschiebt sich mit
diesem Ansatz der Fokus zum Teil auf die Mehrheitsgesellschaft (Ram et
al., 2018).

Der Identifikation und Uberfilhrung von Straftaterinnen und Straftatern
steht die Belastung von Unschuldigen gegeniber. Die Ermittlung von Ver-
dachtigen mittels DNA-Verwandtschaftsforschung erbrachte bereits falsche
Ergebnisse und Unschuldige wurden mit einer Tat in Verbindung gebracht.
Selbst nach Aufklarung der Unschuld kénnten Nachteile im sozialen Um-
feld weiterbestehen (Guerrini et al., 2018; Scudder, Robertson, Kelty,
Walsh, & McNevin, 2019). Daruber hinaus stellt sich die Frage, wie sich
die Nutzung der DNA-Daten von Verwandten von Tatverdachtigen mit dem
Recht auf Zeugnisverweigerung verhalt (Art. 168 StPO).

3.3.3. Medizinische Reanalyse der Daten

In politischen, wissenschaftlichen und medialen Diskursen wird die Tren-
nung zwischen medizinischen und nicht medizinischen genetischen Analy-
sen betont. Auch die Revision des Schweizer Bundesgesetzes Uber gene-
tische Untersuchungen beim Menschen (GUMG) trifft die Unterscheidung
von Tests «im medizinischen Bereich» (2. Kapitel) und «ausserhalb des
medizinischen Bereichs» (3. Kapitel GUMG 2018). Genetische Daten, die
im Rahmen von Herkunfts- und Verwandtschaftsforschung erhoben wer-
den, beinhalten aber Informationen Uber biomedizinisch relevante Sach-
verhalte, die durch Reanalyse gewonnen werden kénnen. Die Grenzen
zwischen medizinischen und nicht medizinischen Gentests verschwimmen,
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selbst wenn die Unternehmen selbst keine medizinisch-orientierten Analy-
sen der Daten vornehmen'® (Badalato et al., 2017; Smart et al., 2017).

Abseits von DTC-Gentestunternehmen existieren Angebote, die Aussagen
zu genetischen Veranlagungen fiir verschiedene Krankheiten treffen. 2018
fand eine Uberblicksarbeit 16 Onlinedienste zur Analyse von DNA-
Rohdaten fur medizinische oder Wellness-Zwecke. Funf davon machen
Angaben zu Erndhrung und Fitness, acht bieten pharmakogenetische In-
formationen und neun die Auswertung der DNA hinsichtlich der Pradisposi-
tion fir monogene oder komplexe Erkrankungen an (S. C. Nelson & Fuller-
ton, 2018). Die Analyse der DNA-Daten basiert dabei auf dem Abgleich der
DTC-Gentest-Rohdaten mit in der Fachliteratur identifizierten SNPs und
damit assoziierten Phanotypen und Erkrankungsrisiken. Die Webseiten
generieren Berichte, die Auskunft Uber eine Vielzahl genetischer Pradispo-
sitionen, damit verbundene Gesundheitsrisiken sowie eine Einschéatzung
der wissenschaftlichen Grundlage geben. Die Analysen und Darstellungen
weisen auf einzelne SNPs und deren mdgliche Bedeutungen hin, gehen
aber nicht auf das Zusammenspiel mehrerer SNPs ein. So ist es moglich,
dass flr Krankheitspradispositionen sowohl SNPs identifiziert werden, die
ein Erkrankungsrisiko erhdhen, als auch solche, die es reduzieren kdnnen.
Die Darstellung ist komplex, spiegelt aber gleichzeitig die bestehenden
wissenschaftlichen Unsicherheiten wider (Badalato et al., 2017).

Badalato et al. (2017) stellen basierend auf ihrer Untersuchung von finf
dieser Webseiten fest, dass diese tendenziell wenige Versprechen in Be-
zug auf ihre Nutzlichkeit oder negative Effekte enthalten. Konsumentinnen
und Konsumenten, die zunachst nur an Herkunftsforschung interessiert
waren, suchen mittels dieser Plattformen nach mitunter medizinisch rele-
vanten Informationen (S. C. Nelson et al., 2019). In Nachrichten, auf Inter-
netseiten und in Fachzeitschriften finden sich entsprechende Berichte.
Einige davon erzahlen von falsch-positiven Resultaten, die erst durch wei-
tere Untersuchungen und Gentests berichtigt wurden (Hesman Saey,
2018; Kolata, 2018; MacLeod, 2019).

6 Einige Unternehmen bieten die kombinierte Analyse der DNA fiir Herkunfts- und Verwandt-
schaftsforschung sowie fir Lifestyle-, Erndhrungs- und Gesundheitsfragen an. Wahrend
einige davon die gesundheitsbezogenen Tests nicht in die Schweiz liefern (23andMe, 2019j;
MyHeritage, 2019c), gibt es Firmen, die mit weltweitem Versand werben (24Genetics,
2019b).
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Infobox 14: Medizinische Reanalyse von DTC-Gentests: das Beispiel Promethease

Promethease (2019) liefert mit Rickgriff auf die Datenbank SNPedia (2019) basierend auf
selbst eingespeisten DNA-Rohdaten fir 12 US-Dollar Informationen unter anderem Uber
Krankheitspradispositionen. Der Plattform deutlich vorangestellt sind Erklarungen hinsichtlich
der Wissensgrundlage von Promethease, der Datenspeicherung, der limitierten Aussagekraft
der Ergebnisse, der Konsultation mit Fachpersonen beim Auftauchen von Unklarheiten, der
Datenschutzerklarung, der Nutzungsbedingungen und der Risiken durch den Erhalt von
Informationen zu Erkrankungen. Die folgenden beispielhaften Informationen entstammen einem
Beispielbericht, der nach Angaben von Promethease mit Daten eines «Ancestry»-Gentests
erstellt wurde (eigene Ubersetzung):

o Allgemeine Merkmale: Geschlecht, Augenfarbe, Haplogruppe, Geschmackssinn (Wahr-
nehmung von Bitter), Verdauung (Laktosetoleranz) etc.

. Reduzierte Krankheitsrisiken: Alzheimererkrankung, Asthma, Brustkrebs

e Erhohte Krankheitsrisiken: Typ-1-Diabetes, Von-Willebrand-Syndrom*, Brustkrebs*

Bei mehreren Pradispositionen (*) wird auf ein wahrscheinlich falsch-positives Ergebnis hin-
gewiesen. Die Darstellung einzelner Ergebnisse umfasst eine Vielzahl von Informationen, etwa
Name des Gens, Art der Mutation, Chromosom, Anzahl der Publikationen, die auf das SNP
hinweisen etc. Der Informationsumfang kann als massiv bezeichnet werden: So werden etwa
317 SNPs angezeigt, die ein erhéhtes Risiko fiir eine Krankheitspradisposition verantworten.

Eine vergleichende Untersuchung hat auf falsch-positive Ergebnisse bei
DTC-Gentestunternehmen sowie Drittplattformen hingewiesen (Tandy-
Connor et al., 2018). Zwar warnt etwa Promethease vor der eingeschrank-
ten Aussagekraft der Resultate und rat, professionelle Unterstitzung zu
suchen, falls Krankheitspradispositionen identifiziert werden (Badalato et
al., 2017; C. Wang et al., 2018). Dies kann jedoch zu unnétigen, belasten-
den und kostspieligen Untersuchungen flihren (Moscarello, Murray,
Reuter, & Demo, 2019). Gleichzeitig gibt es Erfahrungsberichte von Per-
sonen, die aufgrund einer Reanalyse ihrer genetischen Daten Untersu-
chungen durchfiihren haben lassen und auf eine therapierbare Erkrankung
oder Pradisposition gestossen sind (C. Wang et al., 2018).

Die ldentifikation eines erhdhten Risikos fur Erkrankungen kann, selbst
ohne systematische Reanalyse der Daten, moglich sein. Bestimmte Grup-
pen werden medial immer wieder mit Krankheitspradispositionen in Zu-
sammenhang gebracht. Wird nun die Abstammung von einer solchen
Gruppe durch DTC-Gentests bestimmt, so kdnnten Getestete selbst auf
ein erhdhtes Risiko fur die entsprechende Erkrankung schliessen (Bloss,
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Darst, Topol, & Schork, 2011; Royal et al., 2010; Smart et al., 2017). Dabei
variiert die Aussagekraft dieser medial rezipierten Studien und eine direkte
Ubertragung der Erkenntnisse auf einzelne Falle ist nicht unbedingt moég-
lich (Smart et al., 2017). So wird etwa die zum Teil mangelnde Berlicksich-
tigung &dusserer Lebensumstande, die gruppenspezifisch sein kdnnen,
kritisch gesehen (Duster, 2014).

In Anbetracht der Nutzung der DNA-Rohdaten flr diagnostische Zwecke ist
eine ausreichende Informierung von Konsumentinnen und Konsumenten
notwendig (siehe Abschnitt 3.5.6). Selbst bei Herkunfts- und Verwandten-
forschungstests sollte auf die limitierte Aussagekraft bei Reanalyse der
Daten hingewiesen werden. Die Verbindung zwischen diesen ursprunglich
nicht medizinischen Gentests und der Méglichkeit, trotzdem medizinische
Schlisse daraus zu ziehen, muss thematisiert und reflektiert werden. Die
Komplexitat des Zusammenspiels genetischer und nicht genetischer Fakto-
ren und das immer noch eingeschrankte Wissen Uber die Entstehung von
vielen Erkrankungen ist zu berlcksichtigen (Royal et al., 2010). DTC-
Gentests und Drittangebote ermdglichen am offiziellen Gesundheitssystem
und den regulierenden Akteurinnen und Akteuren vorbei eine Vielzahl an
Auswertungsmadglichkeiten (Prainsack, 2017). Ungeachtet aller Einschran-
kungen kann gerade der Zugriff auf genetische Daten und Werkzeuge zur
diagnostischen Auswertung als Ermachtigung und Selbstbestimmung
mancher Konsumentinnen und Konsumenten gesehen werden (Buyx,
Strech, & Schmidt, 2012).

3.4. Nutzung und Auswirkungen

Abseits der unternehmenseigenen Darstellungen des Nutzens von Gen-
tests stellt sich die Frage nach den Motiven der Konsumentinnen und Kon-
sumenten fir DNA-Herkunfts- und Verwandtenanalyse."”” Warum werden
diese genutzt und wie werden sie beurteilt? Ausserdem ist von Interesse,
auf welche Art und Weise sie genutzt werden und welche Auswirkungen
sich daraus ergeben kdnnen. In dieser Hinsicht werden im Folgenden ins-

7 Viele Studien zu Motiven fir DTC-Gentests stammen aus dem US-amerikanischen Kontext
und sind nicht reprasentativ. Dies ist im Folgenden zu beriicksichtigen.
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besondere die Bildung, Veranderung oder Festigung von ldentitdten und
zusammenhangende Veranderungen sozialer Beziehungen und soziopoli-
tischer Positionen behandelt. Auch die Testung von Minderjahrigen wird im
Folgenden diskutiert.

3.4.1. Motive von Konsumentinnen und Konsumenten

Kundinnen und Kunden tauschen sich unter anderem im Internet Uber ihre
Grinde fur und Erfahrungen mit DTC-Gentests aus. In ihren Erfahrungs-
berichten haben empirische Studien ein allgemeines Interesse an Genea-
logie, an der eigenen biogeografischen Herkunft, die Suche nach Ver-
wandten oder sozialer Gruppenzugehdrigkeit, ein allgemeines Interesse an
Gentests und genetischen Daten, die Untermauerung von Herkunftsnarra-
tiven oder auch die Unterstitzung von Forschung mit den eigenen Daten
als Motive identifiziert (Kirkpatrick & Rashkin, 2017; Scully, Brown, & King,
2016; Su, Howard, & Borry, 2011). US-amerikanische Kundinnen und
Kunden (n=1648) zweier DTC-Gentestunternehmen nannten 2012 die
Herkunftsanalyse am haufigsten als Funktion, an der sie «sehr interes-
siert» seien (73,7 Prozent), noch knapp vor allgemeinen genetischen
Merkmalen (72,2 Prozent) und Krankheitsrisiken (71,9 Prozent) (Roberts et
al., 2017). Unter Universitatsstudierenden'® war genealogische Forschung
hingegen nur bei 40 Prozent ein Motiv fiir die Durchfiihrung eines solchen
Gentests (Wagner & Weiss, 2012). Unter Mitgliedern von Facebook-
Gruppen, die sich mit genetischer Genealogie befassen, hatten rund
79 Prozent der Befragten'® bereits einen oder mehrere DTC-Gentests ab-
solviert; die Motive dazu spiegeln deren Interesse an Genealogie wider
(Wagner & Weiss, 2012).

Befragungen, die in der Schweiz durchgefihrt wurden, deuten darauf hin,
dass Herkunfts- und Verwandtenforschung nur selten das Hauptmotiv fur
Befragte ist, um DTC-Gentests durchzufiihren. In einer Befragung von

8 Studierende an US-Universitat (n=176); 12 Prozent hatten einen DTC-Gentest durchfiihren
lassen.

76 Personen, vor allem Manner (64 Prozent), zwischen 40 und 65 Jahren (55 Prozent),
héherer Bildung (87 Prozent) und selbst identifiziert als weiss beziehungsweise europaisch
oder europaisch-amerikanisch (80 Prozent).
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Lebenswissenschaftlerinnen und -wissenschaftlern,? die einen DTC-Gen-
test durchfiihren haben lassen, wurde Neugierde als haufigster Grund von
88 Prozent angefiihrt. 66 Prozent der Befragten wollten Forschung mit
ihren Daten unterstiitzen. Nur rund 10 Prozent gaben Ahnenforschung als
Grund fir einen DTC-Gentest an (Vayena, Gourna, Streuli, Hafen, &
Prainsack, 2012). Eine Onlineumfrage unter Studierenden?' in der Schweiz
zeigte, dass unter diesen Herkunfts- und Verwandtenforschung nur im
Mittelfeld der Griinde fir DTC-Gentests lagen (50 Prozent), wohingegen
die Suche nach Krankheitspradispositionen oder anderen phanotypischen
Eigenschaften haufiger genannt wurden (jeweils 66 Prozent). Der haufigste
Grund war ebenfalls die Unterstiitzung von Forschung (72 Prozent)
(Vayena et al., 2014). In einer anderen Studie mit 151 Schweizerinnen und
Schweizern zwischen 60 und 89 Jahren gab nur eine Person an, Erfahrung
mit DTC-Gentests gemacht zu haben. Von den anderen Personen hatten
56 Prozent ein hypothetisches Interesse an DTC-Gentests und diese ins-
besondere an der Bestimmung genetischer Risikofaktoren flir Erkrankun-
gen (70,2 Prozent), der Unterstiitzung von Forschung (63,1 Prozent) oder
der Reaktion auf bestimmte Medikamente (57,1 Prozent). Etwa 54,8 Pro-
zent der Interessierten wirden auch etwas Uber ihre Herkunft herausfinden
wollen (Mahlmann et al., 2016).

Herkunfts- und Verwandtenforschung adressiert psychosoziale Bedirfnis-
se: Eine Studie?? zeigt etwa eine Verbindung zwischen der wahrgenom-
menen Sicherheit Uber die eigene Abstammung und dem Interesse an
DTC-Gentests fir Herkunfts- und Verwandtenforschung. Diese Sicherheit
nimmt mit zunehmender Entfernung zu Migrationserfahrungen ab, zugleich
steigt das Interesse an den DTC-Gentests. Ausserdem ist diese Sicherheit
mit Charakteristiken der Ursprungspopulation verbunden; wird diese als
homogener wahrgenommen, ist die Beurteilung der Sicherheit tber die
eigene Abstammung hoher und die Nachfrage nach Herkunftsanalysen
geringer. Die Studienautorinnen und -autoren sehen darin einen Grund,

20 40 wurden mit standardisierten Fragebdgen befragt, zehn personlich interviewt.

2! 1 146 Befragte, im Schnitt 25 Jahre alt und zumeist aus Natur- oder Ingenieurswissen-
schaften.

2 Onlinebefragung von 110 000 Teilnehmerinnen und Teilnehmern des Nationalen US-
Knochenmarks-Spendeprogramms zwischen 18 und 64 Jahren.
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warum gerade in den USA diese DTC-Gentests beliebt sind: Die USA sind
ein Einwanderungsland, das Menschen aus verschiedenen Herkunfts-
landern angezogen hat, die in vielen Fallen Partnerschaften unabhangig
ihrer Herkunft eingegangen sind — wodurch ihre Herkunft diffus wurde
(Horowitz, Saperstein, Little, Maiers, & Hollenbach, 2019). Auch in einer
Befragung in Australien (n=226) zeigte sich hdhere Kaufbereitschaft fur
DTC-Gentests zur Genealogie bei Personen, die unsicher in ihrer Selbst-
wahrnehmung sind und ein starkeres Bedirfnis nach Eindeutigkeit haben
(Strong, Martin, Jin, Greer, & O’Connor, 2019).

Turrini und Prainsack beschreiben DTC-Gentests ausserdem nicht primar
als direktes Mittel, um mehr tGber Gesundheit, Abstammung oder Verwandt-
schaft zu erfahren, sondern um mit der Familie ins Gesprach tber Vergan-
genheit und Zukunft zu kommen (Turrini & Prainsack, 2016). Herkunfts- und
Verwandtenforschung wirden dementsprechend unter Umstanden nicht
aufgrund der Erkenntnisse selbst, sondern wegen der sozialen Einbettung in
der Durchfiihrung und Ergebnisrezeption nachgefragt werden.

DTC-Gentests kdnnen ebenso ein Bestandteil eines technikorientierten
Lebensstils sein, der Selbst-Quantifizierung, Biohacking und die Unterstut-
zung datengetriebener Forschung mit einschliesst (Ruckenstein, 2017). In
Bezug auf gesundheitsbhezogene Gentests sieht Saukko (2018) die langer-
fristige Attraktivitat derartiger Onlineplattformen auch darin, dass die Suche
in den Daten aufgrund der veranderten Datengrundlage und Algorithmen
immer wieder scheinbar Neues hervorbringt. Dieser Befund kann auch auf
DTC-Gentests fur Herkunfts- und Verwandtenforschung umgelegt werden:
Die Unternehmen werben explizit mit der standigen Weiterentwicklung der
Berechnungsmethoden und Referenzpopulationen. Die Suche nach Her-
kunft und Verwandten wird fortwahrend weiter betrieben und schafft neue
Erlebnisse: «The tentativeness seeks to keep users engaged, tinkering
with their data» (Saukko, 2018, S. 1316). Daneben sind sozio6konomische
Grinde moglich, falls die «Klarung von Herkunftsfragen mit gegenwartigen
Auseinandersetzungen uber Rechte und Vorteile verkniipft ist» (Scully et
al., 2016, S. 164; eigene Ubersetzung).

Ein Umstand fiir die Durchfihrung eines DTC-Gentests fur Herkunfts- und
Verwandtschaftsanalyse sind ausserdem Adoptionsfalle, Spendekinder
oder andere Personen, bei denen biologische Eltern(teile) nicht bekannt
oder unklar sind; die Betroffenen versuchen unter Umstanden, Verwandte
zu identifizieren und mehr Gber ihre biologische Abstammung zu erfahren
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(Adams & Allan, 2013; Baptista et al., 2016; Klotz, 2016). Bei der Suche
nach Verwandten kann die biologische Abstammung aber auch unbeab-
sichtigt infrage gestellt werden. Exemplarisch dafir ist der Testverlauf ei-
nes interviewten Nutzers: Wurde der Test urspringlich wegen Neugierde
und dem diffusen Geflihl, Halbgeschwister haben zu kénnen, durchgefihrt,
so flhrten die Ergebnisse des DTC-Gentests zur Entdeckung, aus einer
Samenspende entstanden zu sein (Interview 3). DTC-Gentests kdnnen
auch in Adoptionssituationen relevant sein; nicht nur Adoptierte, sondern
auch Adoptiveltern kdnnen an Herkunfts- und medizinischen Genanalysen
interessiert sein, da sie mitunter wenig Uber die Krankengeschichte der
Familie ihres Adoptivkindes wissen. Eltern identifizieren auch das Bedrf-
nis und Recht des Kindes, etwas Uber dessen biologische Abstammung zu
erfahren (J. Crouch, Yu, Shankar, & Tabor, 2015).

Die Zusammenschau empirischer Untersuchungen zeigt, dass die Motiv-
lagen fir DTC-Gentests fiur Herkunfts- und Verwandtenforschung divers
sind. Die Bandbreite an Grinden reicht von eher abstrakten Interessen an
Genetik und der eigenen Herkunft, Uber zielgerichtete genealogische
Fragestellungen bis hin zum konkreten Wunsch der Schaffung sozialer
Verbindungen. Studien weisen uber explizite Motive hinaus auf méglicher-
weise unbewusste Grunde, die in Menschen das Bedirfnis nach Fest-
stellung der eigenen Herkunft wecken und zur Durchfihrung von der-
artigen Gentests beitragen kénnten.

3.4.2. Herkunft und Identitat

Die Analyse der Unternehmenswebseiten zeigt, dass diese die |dentitats-
bildung oder -festigung als Auswirkung der Herkunfts- und Verwandtenfor-
schung vermitteln. Sie werben damit, mittels DNA-Analyse neue Aspekte
des eigenen Selbst und der personlichen Identitat zu erkennen und zu
erfahren. Die individuelle Identitat wird von einigen Unternehmen mit der
Familiengeschichte verkniipft und eine familiare Identitat kreiert. Andere
Produktdarstellungen vermitteln das Bild, dass die weit zurickliegende
Herkunft in die getestete Person eingeschrieben sei, und geben das Ge-
fuhl einer Determinierung des Lebens und Seins durch diese biologische
Abstammung (siehe Tab. 5).
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Tab. 5: Identitat als Thema der DTC-Gentest-Webseiten

Unternehmen Beispielzitate

23andMe «More ways to discover what makes you, you.»

Ancestry «AncestryDNA eroffnet lhnen eine neue Perspektive auf die
eigene Herkunft und Identitat.»

FamilyTreeDNA  «Do you know what you're made of?»

MyHeritage «lhr DNA-Test zeigt Ihnen [sic!] was Sie einzigartig macht [...]»

Quellen: 23andMe (2019g), Ancestry (2019e), FamilyTreeDNA (FamilyTreeDNA,
2019d), MyHeritage (2019b).

DTC-Gentestunternehmen bieten verschiedene Arten identitatsstiftender
Kategorien an, nicht nur regionale oder nationale Verortungen. Im Fall
nordamerikanischer Ureinwohnerinnen und Ureinwohner werden getestete
Personen etwa im Hinblick auf ihre biogeografische Verortung «Nordame-
rika» als «indigene Ureinwohnerinnen und Ureinwohner» oder sogar spezi-
fischer etwa als «Cherokee-Indianer» identifiziert (Walajahi, Wilson, & Hull,
2019). Ahnlich verhalt es sich bei Angeboten, die «Vélker» oder «Stamme»
wie Germanen oder Wikinger identifizieren.

Die Suche nach Abstammung und Herkunft zur Produktion oder Festigung
der eigenen ldentitat spiegelt sich zumeist nicht explizit in den Nutzungs-
motiven wider. Jedoch kann mit Genealogie und Familienforschung ein
Bedurfnis nach soziohistorischer Verortung verknlpft sein. Folgt man der
Annahme, dass ldentitdt in modernen Gesellschaften Identitatsarbeit be-
deutet, Identitaten in sozialen Prozessen hergestellt und reproduziert wer-
den (Abels, 2010), «transitorisch» (Straub & Renn, 2002) oder «Ereignis-
se» (Rottgers, 2016) sind, so kdnnen DTC-Gentests fir Herkunfts- und
Verwandtenforschung als Mittel von Identitatsarbeit interpretiert werden
(S. S.-J. Lee, 2013; Walajahi et al., 2019). Die subjektiv wahrgenommene
Sicherheit Uber die eigenen Herkunft kann durch diese befordert werden
(Horowitz et al., 2019) und das Selbstbild starken.

DTC-Gentests kdnnen Identitdten jedoch auch infrage stellen, wenn die
Ergebnisse der familiaren Herkunftsgeschichte und kulturellen Zugehorig-
keit widersprechen (Elliott & Brodwin, 2002; Shriver & Kittles, 2004). Es
finden sich unterschiedliche und ambivalente Geschichten erweiterter,
aufgewuhlter oder gebrochener Identitdten durch DNA-Analyseergebnisse.
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Es wird von Stérungen der kulturellen Identitdt und familidrer Beziehungen
(Yiaueki, 2018) oder von «genealogischer Desorientierung» (A. Nelson,
2008, S. 768; eigene Ubersetzung) berichtet, die sich aus Infragestellung
der Erkenntnisse klassischer Genealogie oder abweichenden Ergebnissen
unterschiedlicher DTC-Gentestunternehmen ergeben (S. S.-J. Lee, 2013;
Padawer, 2018).

Gleichzeitig weisen Studien darauf hin, dass die Identifizierung multipler
Herkinfte nicht notwendigerweise problematisch ist. Vielmehr kénnen ge-
brochene Verbindungen wiederhergestellt werden (Hochschild & Sen,
2015). Studien zeigen den Einbau der Pluralitat als Kernbestandteil der
eigenen sozialen Identitdt (Ruckenstein, 2017; Tutton, 2004). Dies kann
mit der gesellschaftlichen Bedeutung von Individualitdt in Zusammenhang
gebracht werden: «Eine der grossen Versprechungen der Konsumkultur ist
Individualitdt und Differenzierung durch den Konsumakt» (Ruckenstein,
2017, S. 1030; eigene Ubersetzung). Héhere Ubereinstimmung mit «frem-
der» DNA kann so als Element einer starker unverwechselbaren ldentitat
gedeutet werden (Roth & lvemark, 2018).

Die Nutzung von DTC-Gentests fur die Identitatsarbeit nimmt unterschied-
liche Zige an und kann von unterschiedlicher Bedeutung fiir das Leben
der Betroffenen sein. Roth und Ivermark (2018) sehen ein Kontinuum
zwischen Berucksichtigung und Nichtberiicksichtigung von DTC-Gentest-
ergebnissen in der ldentitatsarbeit, welches mit den individuellen Be-
strebungen und dem sozialen Kontext zusammenhangt: Wahrend die
Identitaten von manchen Individuen genetisch unterfittert werden, weil
Testergebnisse mit der vorbestehenden ldentitat Ubereinstimmen, werden
die Gentestergebnisse von anderen zurlickgewiesen, weil sie weder mit
der eigenen ldentitdt noch der sozialen Bewertung (etwa von Pluralitat) in
der eigenen sozialen Gruppe zusammenpassen. Diese Praxis der «Anpas-
sung» der Testergebnisse an die eigenen Bedirfnisse wird auch von Pa-
nofsky (2019) als verbreitet angesehen.

3.4.3. Soziopolitische Dimensionen von Herkunft

Die Frage nach der eigenen Herkunft und Identitat kann in manchen Kon-
texten mit kultureller Versicherung oder soziopolitischen Anspriichen ver-
bunden sein — etwa Riickkehrrechte von Vertriebenen, Zugehérigkeiten zu
Gemeinschaften oder soziale Unterstitzungsprogramme flur Mitglieder
bestimmter Gruppen (Elliott & Brodwin, 2002). DTC-Gentestunternehmen



DNA-Analysen zur Herkunfts- und Verwandtenforschung 103

verknupfen in ihrer Rhetorik Herkunft mitunter mit «gegenwartigen politi-
schen Identitdten» (Walajahi et al., 2019, S. 4; eigene Ubersetzung). Wird
die genetische Perspektive iber anderen Formen von Verwandtschaft, die
von Gemeinschaften selbst als konstitutiv angesehen werden, gestellt,
kann dies problematisch sein (Carey, 2019; Elliott & Brodwin, 2002;
TallBear, 2013; Walajahi et al., 2019).

In Nordamerika und Australien werden Fragen des indigenen Status von
Individuen oder Gruppen diskutiert (Leroux, 2018; Walajahi et al., 2019;
Watt & Kowal, 2019). So gibt es Bestrebungen von Gruppen, lber gene-
tische Analysen einen «indigenen» Gemeinschaftsstatus zu erlangen. Fr
andere Gemeinschaften wirden alleinig genetische Herkunftsbestimmun-
gen wiederum ihre Zersplitterung oder den Ausschluss von Gruppenmit-
gliedern bedeuten, die aufgrund soziohistorischer Umstande ein sozialer
Teil der Gruppe geworden sind® (Johnston, 2003). In Kanada nutzen wie-
derum die Nachkommen europaischer Siedlerinnen und Siedler, welche
sich mit indigenen Stammen vermischt haben, ihre geringen Anteile «indi-
gener» DNA, um politische und wirtschaftliche Anspriche zu stellen und
nationalistische Narrative zu stiitzen (Leroux, 2018).

Zusammenfassend kann festgehalten werden, dass DTC-Gentests fur
Herkunfts- und Verwandtschaftsanalysen unterschiedliche Bedeutungen in
der individuellen und sozialen Identitatsarbeit haben kénnen. Sie kdnnen
die Identitat von Einzelnen oder Gruppen untermauern oder stéren — aber
auch ganzlich irrelevant sein. Die Auswirkungen kdnnen positiv, negativ
oder womdglich ambivalent ausfallen; aus Momenten der Verunsicherung
entstehen mitunter konstruktive Identitatsarbeit und neue soziale Grup-
penbildungen. Eine quantitative Einschatzung, wie oft es zu den verschie-
denen Auswirkungen kommt, ist basierend auf der vorhandenen Studien-
lage nicht moglich. Es ist aber die politische und soziale Dimension
hervorzuheben, die sich hinsichtlich der Verwendung von Genanalysen fiir
Gruppenzuordnungen und -identitat zeigt. Einige der hier besprochenen
Dimensionen mdgen in der Schweiz aufgrund der soziohistorischen Rah-
menbedingungen weniger pravalent als in den USA oder Kanada sein.

2 Ein Beispiel sind die Freedmen, gefliichtete Sklavinnen und Sklaven, welche aufgrund ihrer
historischen Kriegsallianz mit den Seminolen ein Mitgliedschaftsrecht in deren Stamm erhiel-
ten, welches nun mit Verweis auf mangelnde biologische Abstammung angezweifelt wird.
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Dennoch weist die Diskussion rund um die Identifikation der Zugehdérigkeit
zu oder Uberhaupt der Existenz von Gemeinschaften auf ein grundsatz-
liches Spannungsfeld zwischen biologischen und sozialen Kriterien fir die
Klarung von Zugehorigkeit und Differenz hin — ein Feld, in dem politische
oder wirtschaftliche Interessen eine Rolle spielen. Auch stellt sich die Fra-
ge, inwiefern die genetische Genealogie bestehende destruktive gesell-
schaftliche Zige und Entwicklungen wie Rassismus, die ja auf eine biolo-
gische Grundierung von Gruppen und Gemeinschaften bauen, in sich tragt
oder diese unterstitzt.

3.44. Uberwindung oder Verstarkung von Rassismus?

Die Identifikation von genetischen Gemeinsamkeiten kann Feindseligkeiten
zwischen sozialen Gruppen reduzieren, die von Unterschieden Ressenti-
ments anfachen (Kimel, Huesmann, Kunst, & Halperin, 2016). DTC-
Gentestunternehmen werben mit dem Beitrag ihrer Gentests fiir die Identi-
tatsarbeit, grenzen sich aber von deren rassistischer Nutzung ab. Sie be-
tonen die Gleichheit aller Menschen und den Facettenreichtum der Her-
kunftsanalysen (23andMe, 2017; S. S.-J. Lee, 2013). Die Darstellung der
Herkunftspluralitdt kbnne Rassismen entgegenwirken und die Identifikation
der weit zurlickliegenden Herkunft verweise immer auf ein geteiltes Erbe
der Menschheit, so die Unternehmen. Die Beschaftigung mit verschiede-
nen Herkinften kdnnte Offenheit fordern: Personen, die einen DTC-Gen-
test durchfiihren haben lassen, geben etwa an, dass sie mehr Uber die
Kultur und Geschichte der Herkunftsregionen erfahren wollen (Wagner &
Weiss, 2012).

Ob die Arbeit an der eigenen Identitat und die Gemeinschaftsbildung diese
potenzielle Vielfalt letztendlich nutzen, oder ob in der individuellen und
sozialen Praxis nach Eindeutigkeit in der Herkunft gestrebt wird, dirfte je
nach Individuum, Situation und sozialem Kontext unterschiedlich sein. In
jedem Fall stellt sich die Frage, ob entgegen der Intention der DTC-
Gentestunternehmen Rasse-Kategorien, wenn schon nicht explizit, so
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doch latent Uber die Identifikation scheinbar klar abgegrenzter Herkinfte,
reproduziert werden.?*

Als Rassekategorien in der zweiten Halfte des 20. Jahrhunderts zuneh-
mend kritisch beurteilt wurden, traten andere Konzepte an ihre Stelle, um
menschliche Gruppen zu kategorisieren, etwa Herkunft, Ethnie oder Popu-
lation. Obwohl die Sequenzierung des menschlichen Genoms die weit-
gehende genetische Gleichheit aller Menschen feststellte, gelangen die
verbleibenden Unterschiede in den Fokus der immer genaueren DNA-
Analysen. Yudell (2011) spricht vom «Paradox des genomischen Zeit-
alters» (eigene Ubersetzung): Einerseits zeige die Wissenschaft, dass
Rassekategorien die menschliche genetische Diversitat nicht abbilden,
andererseits wirden manche Forschenden Rassekategorien immer noch
als natzliche Anndherung heranziehen, um eben genetische Vielfalt in Stu-
dien beachten zu kénnen. Forschende sehen die wissenschaftliche Be-
ricksichtigung der Unterschiede verschiedener Gruppen, die entlang von
Rasse, Ethnie oder Herkunft identifiziert werden, mitunter gerade als Frage
sozialer Reprasentation und Gerechtigkeit an. Genetischen Ancestry In-
formation Markers wird von Wissenschaftlerinnen und Wissenschaftlern ein
héheres Mass an Prazision, Wissenschaftlichkeit und NuUtzlichkeit zuge-
sprochen als sonst genutzten Kategorien wie Ethnie oder Hautfarbe (Shim,
Ackerman, Darling, Hiatt, & Lee, 2014). Das Problem sieht Yudell (2011)
jedoch darin, dass derartige Kategorien-Systeme flir Gruppen selbst in der
Wissenschaft kaum losgeldst von gesellschaftlichem Rassismus gedacht
und genutzt werden kdnnen.

Das Aufkommen von DTC-Gentests fiir Herkunfts- und Verwandten-
forschung wird vor diesem Hintergrund kritisch gesehen. Die American
Society of Human Genetics (2008) sieht in der Feststellung der Herkunft
mittels DNA-Analyse das Risiko der Unterstiitzung gesellschaftlicher Ras-
sismen. Die Konstruktion von scheinbar klar abgegrenzten, biologisch be-
stimmbaren Herkunftsgruppen kénne Stigmatisierung und Diskriminierung
Vorschub leisten. Die scheinbar neutrale biogeografische Herkunft stehe in

24 Amnesty International (2015) unterscheidet «Rassismus als Ideologie», welche Menschen
aufgrund bestimmter biologischer oder anderer Eigenschaften (Herkunft, Ethnie, Nationalitat)
bestimmte Eigenschaften zuschreibt, und «rassistische Diskriminierung», wenn basierend
auf «Erscheinung, Hautfarbe, Herkunft, Ethnie oder Nationalitat» negative Praktiken gesetzt
werden.
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Verbindung mit gesellschaftlichen Vorstellungen und Annahmen uber eine
Region. Bardill und Garrison (2015, S. 903) sprechen von einer «Ver-
schmelzung» («conflation») von Rasse und Herkunft. Beispielsweise be-
zeichne die Herkunft «Afrikay» in sozialen Kontexten nicht nur eine geogra-
fische Gegebenheit, sondern beinhalte auch das soziale Konstrukt dessen,
was mit diesem Kontinent in Verbindung gebracht wird. Ein Grund flr die
Vermischung von Rasse und biogeografischer Herkunft wird in der schwe-
ren Operationalisierbarkeit von Herkunft gesehen, die je nach Unterneh-
men unterschiedlich ausfallt und vage bleibt. Deshalb wiirden «haufig nai-
ve Rassenkategorien auf die Ergebnisse projizieren» (Blell & Hunter, 2019,
S. 5; eigene Ubersetzung). Die Ergebnisdarstellung kann ihr Ubriges dazu
tun: «Falls ein Gentest dich als 78 Prozent Norweger, 12 Prozent Schotte
und 10 Prozent ltaliener identifiziert, dann ist es einfach anzunehmen,
dass es so etwas wie weisse DNA gibt» (S. Zhang, 2016; eigene Uber-
setzung).

Selbst wenn mittels DNA-Herkunftsanalysen Rassekonzepte nicht absicht-
lich reproduziert werden, kénnen Gentestergebnisse dennoch rassistische
und diskriminierende Praktiken stutzen. Berichte zeugen davon, dass die-
se DNA-Analysen von einzelnen Gruppen fir rassistische Zwecke verwen-
det werden, etwa von weissen Nationalistinnen und Nationalisten in den
USA, um ihre Herkunft und ihren Status zu beweisen (Reeve, 2016;
S. Zhang, 2016). Unerwinschte Resultate — etwa schwarze Vorfahren —
werden in diesen Gruppen unterschiedlich aufgenommen und verarbeitet
(Panofsky & Donovan, 2019). Die Identifizierung des Status als Ureinwoh-
nerinnen und Ureinwohner Uber genetische «Reinheit» — Gber einen hohen
Anteil an «indigener» DNA — kann indigenen Gruppen, deren Mitglieder
Uber die Zeit Beziehungen mit Mitgliedern anderer Gruppen eingegangen
sind, diesen Status und damit verbundene kollektive Rechte entziehen.
Rechtspopulistische und rassistische Gruppen kénnen die Rechte dieser
Gemeinschaften basierend auf der Feststellung, dass sie dem genetischen
Anschein nach «verschwunden» sind, versuchen auszuhohlen (Chomsky,
2018).

Sommer (2010) zeichnet nach, wie in sozialer und medialer Praxis in der
Schweiz eine Beurteilung von Gruppen basierend auf der biogeografischen
Herkunft hergestellt wird. Sie beschreibt, wie in Internet und Massen-
medien biogeografische Herkiinfte mit Unterschieden zwischen Bewohne-
rinnen und Bewohnern von Regionen (etwa Zirich und Basel), mit der
Authentizitét einer Nationalzugehdrigkeit (die germanisch-stammigen als
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deutschere Deutsche), aber auch mit politischen Ansprichen in Verbin-
dung gebracht werden. Sie resumiert: «Die genetische Diversitat von heu-
tigen Nationen und Ethnien und die komplexe Abstammung einzelner
Menschen wird zwar betont; aber es gibt Momente, in denen diese alten
Neuigkeiten kippen [...]. Wenn eines der nun genetisch bestimmten Urvol-
ker, welches zur heutigen Bevolkerung eines Landes beigetragen hat, his-
torisch enger mit der nationalen Identitat verbunden war als andere, dann
kann es geschehen, dass die Trager dieses genetischen Profils als beson-
ders reprasentativ flr das Land gelten» (Sommer, 2010, S. 65).

Mit Blick auf die Geschichte des 20. Jahrhunderts und in dieser Zeit statt-
gefundener systematischer rassistischer Diskriminierung bis hin zu Geno-
ziden (Beitrdge in Bloxham & Moses, 2010) und die Rolle von Wissen-
schaft und Medizin dabei (Beitrdge in Rubenfeld, 2010) erscheint eine
vorsichtige Haltung gegenliber der Kategorisierung von Menschen entlang
ihrer biologischen Grundlagen angebracht. DTC-Herkunftsanalysen lassen
sich instrumentell fiir soziale und politische Zwecke nutzen. Sie kdnnen
aber auch unbeabsichtigte soziale Auswirkungen mit sich bringen, etwa die
implizite Verstarkung der Charakterisierung von Menschen entlang schein-
bar «objektiver» Kriterien wie der biogeografischen «Herkunft», die zwar
Kategorien wie Rasse oder Volk ersetzen, nicht jedoch damit verbundene
Konzepte und Beurteilungen eliminieren.

3.4.5. Verwandtensuche und Identitat

Die Verwandtensuche kann das Leben und Selbstverstandnis der Geteste-
ten, von deren Familien und Angehdrigen verandern. Unbeabsichtigt kon-
nen biologische Eltern, Geschwister oder andere Verwandte identifiziert
werden. Diese kénnen in Verbindung mit Adoptionen, Samen- oder Eizell-
spenden (Spendekinder), Kindesverwechslungen nach der Geburt, Ver-
wechslung von Embryonen oder Spermien im Zuge einer kiinstlichen
Befruchtung stehen. Auch Kinder aus einvernehmlichen sexuellen Bezie-
hungen ausserhalb bestehender fester sozialer Partnerbeziehungen, Ver-
gewaltigungen oder anderen Konstellationen kénnten biologisch Verwand-
te finden. Im Fall der Nutzung der Verwandtensuche mittels DNA-
Abgleichs kénnten unbekannte Eltern oder andere Verwandte auftauchen
oder die angenommenen Eltern keine Ubereinstimmung aufweisen. Eben-
so kann die Herkunftsbestimmung in manchen Konstellationen eine Eltern-
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schaft derart in Zweifel ziehen, dass weitere Recherchen und regulare
Elternschaftstests angestellt werden (Hunt, 2018).

DTC-Gentestangebote konnen auch zielgerichtet bei Vermutung falsch
angenommener Abstammung als Elternschaftstests verwendet werden
(Larmuseau, 2019; Moray et al., 2017).25 Zwar streichen einige Unterneh-
men hervor, keine Vaterschaftstests anzubieten (Ancestry, 2019e) oder
dass die Tests keine gerichtlich anerkannten Vaterschaftstests darstellen
(FamilyTreeDNA, 2019a), jedoch verhindern die Unternehmen einen ge-
genteiligen Gebrauch nicht durch zielgerichtete Massnahmen. Eltern, Ver-
traute des Kindes oder das Kind selbst konnten eine Speichelprobe des
Kindes und der Eltern, Grosseltern, Onkel und Tanten oder Geschwister
zur DNA-Analyse und zum Abgleich Uber die Verwandtensuchfunktion
einreichen. Schlisse Uber eine nicht vorhandene biologische Elternschaft
kdnnen direkt oder indirekt getroffen werden, etwa wenn DNA-Verwandt-
schaftssuchen keine oder zu geringe Ubereinstimmung mit den vermeint-
lichen Grosseltern oder anderen Verwandten oder nur geringere als zu
erwartende Ubereinstimmung mit leiblichen Geschwistern identifizieren.

Adoptierte Kinder suchen mitunter zielgerichtet nach ihren leiblichen Eltern
(Maller & Perry, 2001a, 2001b). Ebenso ist fur viele Spendekinder das
Auffinden der Spenderinnen und Spender oder leiblicher Geschwister ein
Bedirfnis. Die Suche nach und Identifikation der eigenen leiblichen Eltern
ist legitim.?® Die Kontaktaufnahme wird dabei von den meisten Spenderin-
nen und Spendern sowie Spendekindern positiv beurteilt (Beeson,
Jennings, & Kramer, 2011; Jadva, Freeman, Kramer, & Golombok, 2010).
Das Streben danach kann aber dennoch mit dem Bedurfnis der leiblichen
Eltern nach Privatsphare und zuvor getatigten Zusagen tber Anonymitat in
Konflikt geraten (Allan, 2012; Mroz, 2019).

% In der Schweiz sind Vaterschaftstests ausserhalb eines behdrdlichen Verfahrens bei einem
urteilsunfahigen Kind ohne Einwilligung der Mutter oder einer anderen gesetzlichen Vertre-
tung (mit Ausnahme des Vaters) nicht erlaubt, auch nicht nach dem revidierten GUMG
(2018, Art. 51). Ausserdem muss das Labor Uber rechtliche Bestimmungen und mégliche
Auswirkungen aufklaren (Art. 51 Abs. 3).

% Im Einklang mit der UN-Kinderrechtskonvention hat jedes Kind «soweit méglich das Recht,
seine Eltern zu kennen» (Art. 7 Abs. 1 Ubereinkommen iiber die Rechte des Kindes, 1997).
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Genetische Verwandtensuche stellt flir adoptierte Personen ein Hilfsmittel
der Identitatsarbeit und Moglichkeit der Rekonstruktion familiarer Kranken-
geschichten dar (Baptista et al., 2016; Mitchell, 2017). Gleiches gilt fir
Spendekinder, welche Fragen nach ihrer Identitat mit ihrer biologischen
Abstammung verknlpfen (Allan, 2012). Es finden sich mehrere Falle, in
denen Adoptierte mit neuen Erkenntnissen, sozialen Netzwerken und Ver-
wandtschaftsbeziehungen lernen missen umzugehen, diese aber positiv
beurteilen (Imbeault, 2019; Padawer, 2018; Swarns, 2012). Ebenso koén-
nen die Adoptiveltern oder Empfangende einer Samen- oder Eizellspende
ein Interesse an der Herkunft ihres Kindes aufweisen, um ihren Kindern
eine Antwort auf die in sozialen Zusammenhangen gestellte Frage nach
ihrer biologischen Herkunft oder Familiengeschichte zu ermdglichen
(J. Crouch et al., 2015; Mroz, 2019).

Infobox 15: Unbekannte Eltern aufgrund von Adoption, Samen- und Eizellspende

In der Schweiz haben Adoptierte das Recht, die Identitat der leiblichen Eltern zu erfahren. Jeder
Kanton bietet eigene Beratungsstellen fiir diese Zwecke an (Bundesamt fur Justiz, 2018). Zwar
sind anonyme Geburten in Krankenhdusern der Schweiz nicht erlaubt, jedoch gibt es die
Méoglichkeit, dass Eltern ihre Kinder uber die Adoption nicht informieren, dass in der
Vergangenheit oder in anderen Landern die Dokumentierung nicht ausreichend war oder dass
Kinder anonym nach der Geburt abgegeben wurden.

Seit 2001 ist die anonyme Samenspende verboten. Ein mittels Samenspende gezeugtes Kind
kann mit 18 Jahren Auskunft Gber den Spender verlangen (Art. 27 FMedG). Falls Personen fiir
Samenspenden ins Ausland gehen oder ausserhalb offizieller fortpflanzungsmedizinischer
Zentren durchfilhren, steht dieser Weg nicht offen. Ahnlich ist es bei Personen, die vor 2001
durch Samenspende gezeugt wurden. Eltern missen ihren Kindern nichts von der
Samenspende sagen — und ein Teil tut dies auch nicht (Daniels, Gillett, & Grace, 2009; Indekeu
et al.,, 2013). Eine Eizellspende ist in der Schweiz verboten, jedoch wird angenommen, dass
Kinder infolge einer Eizellspende im Ausland gezeugt werden. Auch dann kann die Spenderin
mitunter nicht einfach identifiziert werden.

Wenn Personen keine Informationen Uber ihre leiblichen Eltern erhalten
(siehe Infobox 15), kdnnen DTC-Gentests Ansatzpunkte fiir Recherchen
bilden (Fetters, 2018). Mit den anwachsenden genetischen Datenbanken
erhdht sich die Wahrscheinlichkeit, die leiblichen Eltern direkt oder uber
die Identifikation von mit diesen verwandten Personen zu finden. In diesem
Zusammenhang wird bereits vom «Ende der Spende-Anonymitat» (Harper,
Kennett, & Reisel, 2016) gesprochen; eine Entwicklung, die auch in Inter-
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views (2 und 3) aufgebracht wurde. Dabei kénnten nicht nur die Spende-
kinder selbst etwas Uber ihre Abstammung herausfinden, sondern mitunter
Manner als Samenspender und Frauen als Eizellspenderinnen (ber ihre
Nachkommen identifiziert werden (Crawshaw, 2018). Ebenso ware es
denkbar, dass Personen leibliche Geschwister entdecken, die mittels
Spende gezeugt oder zur Adoption freigegeben wurden.

Darlber hinaus existieren Berichte von Personen, die durch DTC-Gentests
zufallig herausgefunden haben, dass ihr angenommener Vater nicht ihr
biologischer Vater, ihre angenommene Mutter nicht ihre biologische Mutter
ist oder die eigenen Kinder keine eigenen leiblichen Nachfahren sind. Die
Situationen, in denen dies zutage ftritt, sind so unterschiedlich wie die Aus-
wirkungen auf die involvierten Personen. In manchen Fallen kann diese
Erkenntnis noch mit den beteiligten Personen geklart und das biologische
Elternteil identifiziert werden; in anderen nicht mehr. Manchmal ist die Kon-
taktaufnahme mit dem biologischen Elternteil moglich; in wieder anderen
ist Kontaktaufnahme nicht erwlinscht oder die Person schon verstorben.
Die Geschichten der Betroffenen sprechen von Geflihlen wie Zorn, Verlust,
Trauer oder Einsamkeit, aber auch von Freude Uber neugewonnene Ver-
wandte. Es wird von aufgerittelten oder ganzlich zerbrochenen Beziehun-
gen berichtet; manche wiinschen sich, niemals davon erfahren zu haben,
andere sind froh darliber (Ash, 2018; Belluz, 2014; Doe, 2014; Kolata,
2017; McLoughlin, 2018).

Die eigene Abstammung kann auch wegen der Zeugung im Zuge einer
Vergewaltigung unbekannt sein (Heynen, 2007; Livesey, 2017; van Ee &
Kleber, 2013). DNA-Herkunftsanalysen kénnen auf diese kirzer oder lan-
ger zuruckliegenden sexuellen Gewalterfahrungen verweisen (Merz, 2016).
Beispielsweise fuhren Nachfahren von Sklavinnen in Amerika ihre europai-
sche Herkunft mitunter auf Vergewaltigung zurtck (Wright, Wagner,
Shriver, Fernandez, & Jablonski, 2019). Auch andere Falle historischer
sexueller Gewalt wurden mittels Gentests rekonstruiert (Hughes, 2019).

Wie haufig diese Konstellationen und Ereignisse infolge von DTC-Gentests
auftreten, ist mangels empirischer Daten nicht zu sagen; es finden sich
qualitative Studien oder Medienberichte Uber einzelne Falle, jedoch keine
grosseren systematischen Untersuchungen.
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3.4.6. Testung von Minderjahrigen

Die DNA-Analyse im Rahmen von DTC-Gentests fur Herkunfts- und Ver-
wandtenforschung wird selten in Bezug auf die Testung Minderjahriger
diskutiert.?” Durch den Vertrieb der Gentests Uber das Internet und die
Ziehung der Probe durch Privatpersonen kénnten Minderjahrige jedoch
ohne Einwilligung aller Erziehungsberechtigten getestet werden. Gerade
die Identifikation urspriinglich falscher Zuschreibung von Elternschaft wird
kritisch gesehen (Moray et al., 2017). Ebenfalls kdnnten Erwachsene die
DNA von Minderjahrigen fur Forschungszwecke zur Verfiigung stellen, was
Fragen von Datenschutz und informierter Einwilligung aufwirft (Ross, Saal,
David, & Anderson, 2013). Das revidierte GUMG (2018) zieht die Grenze
der Durchfihrung von DTC-Gentests fur Herkunftsanalysen nicht entlang
einer Minder- beziehungsweise Volljahrigkeit, sondern im Hinblick auf die
Urteilsfahigkeit der Person.

Eine Uberblicksstudie aus 2017, welche Unternehmensbestimmungen
hinsichtlich der Testung von Minderjahrigen untersucht hat, zeigt, dass die
meisten der betrachteten 43 Unternehmen gar keine Information dartber
geben, ob die DTC-Gentests fur Herkunfts- und Verwandtenforschung fur
Minderjahrige gedacht sind (46,5 Prozent), und viele andere (41,9 Prozent)
explizit angeben, dass Minderjahrige getestet werden koénnen.?® Etwas
mehr als die Halfte der Seiten (61 Prozent), welche die Testung von Min-
derjahrigen explizit erlauben, geben an, dass ein Erziehungsberechtigter in
die Testung einwilligen muss (Moray et al., 2017). Die hier betrachteten
vier Unternehmen geben in ihren Bestimmungen alle an, dass die DTC-
Gentests zwar nicht fir die Nutzung von Kindern oder Minderjahrigen in-
tendiert sind, dass aber die Eltern oder Erziehungsberechtigten einen Gen-
test fir ihr Kind beauftragen konnen. Ancestry, FamilyTreeDNA und MyHe-
ritage spezifizieren in den Nutzungsbedingungen 13 Jahre als Mindestalter
dafur. Die Erwachsenen sollen einschatzen, ob ihr Kind daflr bereit ist

27 Die Durchfiihrung gesundheitsbezogener Gentests an Minderjahrigen wird eher thematisiert:

Generell werden pradiktive, medizinisch relevante Gentests an Minderjahrigen dann als ver-
tretbar angesehen, wenn daraus folgende etwaige Diagnosen einen praventiven oder thera-
peutischen Mehrwert bieten (Borry, Stultiens, Nys, Cassiman, & Dierickx, 2006).

% Einige implizieren, dass sie erlaubt sei (4,7 Prozent), etwa indem sie eine Anleitung fiir die

Testung Minderjahriger geben.
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beziehungsweise es mdchte. Das Unternehmen sieht schliesslich die Ver-
antwortung fiir etwaige Folgen bei den Erziehungsberechtigten. Ob die
einreichende Person tatsdchlich erziehungsberechtigt ist, wird nur uber
eine einfache Auswahlbox abgefragt.?® 23andMe (0. J.) zeigt in einer eige-
nen kurzen Anleitung, wie mit jingeren Kindern ab 9 Jahren Uber Genana-
lyse gesprochen werden kann, und gibt in den Nutzungsbedingungen kein
Mindestalter dafur an.

Von unterschiedlichen Seiten wird die DTC-Testung von Minderjahrigen als
problematisch angesehen. Die Osterreichische Bioethikkommission etwa
rat vom «Einsenden von DNA von Minderjahrigen oder nicht einwilligungs-
fahigen Personen zur Gen- oder Genomanalyse im Internet durch ihre
Eltern oder gesetzlichen Vertreter [...] nachdriicklich» ab®® (Bioethik-
kommission beim Bundeskanzleramt, 2010, S. 1). Der Deutsche Ethikrat
(2013, S. 143) und die 6sterreichische Bioethikkommission (2010) weisen
in ihren Stellungnahmen zu DTC-Gentests im Allgemeinen auf das Prob-
lem der unzureichenden ldentitatsiberprifung hin. Andere Ethikkommis-
sionen legen strengere Massstébe nur in Bezug auf die Testung von Min-
derjahrigen bei medizinischen DTC-Gentests an, nicht jedoch bei Lifestyle-
oder anderen DTC-Gentests (Timothy Caulfield et al., 2015). Wenn Unter-
nehmen nicht einen «Nachweis der Erziehungsberechtigung» und einen
«Altersnachweis des Kindes» verlangen, verletze dies nach Ansicht von
Weichert (2018, S. 26-27) sogar die europaische Datenschutzgrundver-
ordnung. In Bezug auf die weitere Verwendung von Daten von Minderjah-
rigen fir Forschungszwecke stellen sich dartber hinaus Fragen der Infor-
mierung und Einwilligung (siehe Abschnitt 3.6.2).

3.5. Datenschutz und Privatsphare

Der Schutz der personlichen Daten und der Privatsphare wird von Bio-
ethikkommissionen und anderen Gremien als zentrale Herausforderung
von DTC-Gentests betrachtet (Rafiq, lanuale, Ricciardi, & Boccia, 2015).

2 Andere Unternehmen verlangen, dass ein Elternteil oder eine erziehungsberechtigte Person
diese Verbindung mittels Identitatsnachweis belegt (24Genetics, 2019d).

30 Sie unterscheidet dabei nicht zwischen DTC-Gentests fiir verschiedene Zwecke.
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Denn genetische Daten sind «sensitive personenbezogene Daten», die
sich im Lauf des Lebens nicht verandern und die nicht vollkommen ano-
nymisiert werden kénnen (Weichert, 2019, S. 150).3"

3.5.1. Datenschutz aus Sicht der Konsumentinnen und Konsu-
menten

Wie wichtig sind Fragen von Datenschutz und Privatsphare fur Kundinnen
und Kunden von DTC-Gentestfirmen? Dazu gibt es je nach Studie und
befragten Gruppen zum Teil unterschiedliche Antworten. In einer Umfrage
unter Wissenschaftlerinnen und Wissenschaftlern aus der Schweiz, die
einen DTC-Gentest durchfihren haben lassen, hatten rund 2 Prozent
ernsthafte und 55 Prozent einige Bedenken in Bezug auf Privatsphare und
Vertraulichkeit der Daten und Informationen — was sie nicht von einer
Durchfiihrung abgehalten hat; 43 Prozent hatten keine Bedenken. Rund
20 Prozent gaben an, dass sie Bedenken in Bezug auf Datenzugriffe dritter
Firmen hatten (Vayena et al., 2012). Unter alteren Schweizerinnen und
Schweizern gaben rund 27 Prozent an, dass sie einen DTC-Gentest we-
gen Datenschutzbedenken nicht durchfiihren lassen wirden (Mahimann et
al., 2016). 39,8 Prozent der Kundinnen und Kunden zweier DTC-
Gentestfirmen gaben in einer Umfrage an, dass sie Fragen von Privatspha-
re in ihrer Kaufentscheidung «sehr bertcksichtigt» hatten; demgegeniber
20,8 Prozent, sie hatten sie «Uberhaupt nicht berlcksichtigt» (Roberts et
al., 2017). In einer US-amerikanischen Studie wiederum nannten 25 Pro-
zent der Personen, die zwar von DTC-Gentests wussten, aber keine durch-
fihren haben lassen, Bedenken Uber den unzureichenden Schutz der
Privatsphare als Grund dagegen an (Wagner & Weiss, 2012). Daten-
schutzbedenken gegeniiber DTC-Gentestfirmen, aber in anderen Fallen
auch gegeniiber niedergelassenen Arztinnen und Arzten, zeigen weitere
Studien (Hendricks-Sturrup & Lu, 2019).

Datenschutz ist bei Konsumentinnen und Konsumenten also ein beach-
tenswertes Thema, wenngleich Gruppenunterschiede in der Sensibilitat fur
Datenschutzfragen und Beurteilung der Datennutzung bestehen. Daten-

3! Die Nutzung von dritten Plattformen (siehe Abschnitt 3.1.3) wirft &hnliche Fragen des Daten-
schutzes auf, auf die hier nicht gesondert eingegangen wird.
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schutzbedenken halten Personen jedoch mitunter nicht von der Inan-
spruchnahme von DTC-Gentests ab. Dieses Phanomen wird in Bezug auf
Internetdienste im Allgemeinen als «Privacy Paradox» diskutiert (Barth &
de Jong, 2017; Dienlin & Trepte, 2015; Kokolakis, 2015; Norberg, Horne,
& Horne, 2007).

3.5.2. Datenschutzmassnahmen bei DTC-Gentests

Die Herausforderungen und Risiken in Bezug auf Datenschutz Gberschnei-
den sich bei DTC-Gentests mit denen anderer Internetdienstleistungen,
etwa Onlinegeschaften, sozialen Netzwerken oder E-Banking. Mittels un-
terschiedlicher Strategien, die bei den Diensten selbst (z. B. «Hacken» von
Datenbanken) oder bei Kundinnen und Kunden (z. B. Schadprogramme
oder Phishing) ansetzen kénnten, ware es prinzipiell mdglich, illegal an
gespeicherte Daten zu gelangen. Die Méglichkeiten, mit einem Datendieb-
stahl umzugehen, sind bei DNA-Daten aber eingeschrankter als bei ande-
ren Arten von Daten: Wahrend gestohlene E-Mailadressen, Passworter
oder Kreditkarten deaktiviert und geédndert werden kdnnen, ist die eigene
DNA unwiderruflich festgelegt (Weichert, 2019). Selbst wenn DNA-Daten
derzeit wenig aussagekraftig sind, kdnnten sie im Zuge der wissenschaft-
lichen Entwicklung an Bedeutung gewinnen und fur Versicherungsgesell-
schaften, staatliche Behdrden oder andere von Interesse sein. Und bereits
heute wird das Potenzial der kriminellen Nutzung gesehen, insbesondere
von Plattformen fir die Verwandtensuche mittels DNA-Daten®? (Ney et al.,
2018).

Die Unternehmen beschreiben ihre Sicherheitsvorkehrungen unterschied-
lich genau. Manche verweisen allgemein auf die Einhaltung von Industrie-
standards, ohne genauer zu prazisieren, wie diese beschaffen sind. Die
meisten Unternehmen geben an, «adaquate» oder «wirtschaftlich vertret-
bare» Sicherheitsbemihen umzusetzen, dass jedoch immer ein Restrisiko
bleibe. Identifizierte Sicherheitsmassnahmen sind unter anderem die De-

32 Mittels selbst erstellter oder manipulierter DNA-Profile konnte beispielsweise Elternschaft
falschlich zugeschrieben oder das Vertrauen vermeintlich biologischer Verwandter erschli-
chen werden. Ney et al. (2018) behandeln dariiber hinaus noch eine Reihe anderer Anwen-
dungsszenarien, die etwa auch Erpressung und Identitatsdiebstahl beinhalten.
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Identifikation von genetischen Proben und Daten, die Anpassung der Si-
cherheit der Software im Entwicklungsprozess, die Datenverschliisselung
entlang nicht naher spezifizierter Standards, die Differenzierung des Da-
tenzugriffs fur unterschiedliche Personengruppen im Unternehmen (z. B.
Trennung von personlichen und genetischen Daten), ein Login mittels
Zwei-Faktor-Authentifizierung®® oder die Anwendung sicherer Datenlber-
tragungsprotokolle im Internet.

Die Beschreibungen dieser Massnahmen bleiben jedoch haufig unkonkret
(Hazel & Slobogin, 2018). Wie gross das Risiko fur den Zugriff auf persoén-
liche und genetische Daten ist, ist mangels Detailinformationen utber Si-
cherheitsstandards und -praktiken der Unternehmen oder der beauftragten
Labors kaum abzuschatzen. Eine Reihe von DTC-Gentestunternehmen
haben 2018 diesbeziglich Richtlinien ausgearbeitet, die nicht nur Daten-
sicherheit, sondern auch Transparenz in Datenangelegenheiten und die
Informierung von Kundinnen und Kunden betrifft (Future of Privacy Forum,
2018); diese Richtlinien werden auch von der Association for Molecular
Pathology (2019) gestutzt.

In einem publizierten Fall sind E-Mailadressen und verschlisselte Pass-
worter von dber 90 Millionen Kundinnen und Kunden eines Unternehmens
im Internet aufgetaucht. Kreditkarteninformationen, genetische oder per-
sonliche Daten waren jedoch nicht betroffen. Das Unternehmen gibt an,
Kreditkartendaten wirden nur von Zahlungsdienstleistungsfirmen, Genea-
logie- und DNA-Daten in separaten und gesicherten Systemen gespeichert
(MyHeritage, 2018c).

Letzten Endes kann hier, wie bei anderen Daten, kein hundertprozentiger
Schutz erreicht, sondern nur das Risiko eines Datendiebstahls reduziert
werden. Dementsprechend vorsichtig und selektiv sollte mit der Preisgabe
von personlichen oder genetischen Daten umgegangen werden. Gleichzei-
tig wirde eine konkretere Beschreibung der unternehmenseigenen Sicher-
heitsmassnahmen eine Beurteilung der Sicherheit der eigenen Daten ver-
einfachen und besser informierte Kaufentscheidungen ermdglichen.

33 Fir den Login wird neben Nutzungsname und Passwort ein Code, der an ein weiteres re-
gistriertes Gerat gesendet wird (z. B. Smartphone), benétigt.
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3.5.3. Datenschutzbestimmungen: Datenerhebung und -nutzung

Bevor DTC-Gentests bestellt werden, miissen Konsumentinnen und Kon-
sumenten in die Nutzungs- und Datenschutzbestimmungen des Unter-
nehmens einwilligen. Eine Untersuchung US-amerikanischer DTC-Gen-
testunternehmen hat 2017 auf 39 Prozent aller Webseiten keine 6ffentlich
zuganglichen Dokumente zu Nutzungsbedingungen oder Datenschutz-
bedingungen gefunden. Generell schatzt diese Studie die Informationen
Uber die Sammlung, Speicherung und Nutzung ihrer Daten als unzu-
reichend ein (Hazel & Slobogin, 2018). Die vier hier naher untersuchten
Unternehmen bieten Datenschutzbestimmungen an und erlautern diese
zum Teil auf eigenen Webseiten (23andMe, 2018c, 2019k, 2019e;
Ancestry, 2019g, 2019c; FamilyTreeDNA, 2019f; MyHeritageDNA, 2019c).
Sie spezifizieren unterschiedlich genau, welche Daten gesammelt und
gespeichert werden, wer Zugriff hat, zu welchem Zweck Daten genutzt
werden und welche Zugriffsmdglichkeiten Kundinnen und Kunden haben.

Obligatorische Registrierungsdaten beinhalten Name, Passwort, E-Mail-
adresse, Telefonnummer, Versand- und Rechnungsadresse, Zahlungs-
informationen, Geburtsdatum und Geschlecht. Die Unternehmen generie-
ren Identifikationsnummern, die Proben und genetische Daten den
jeweiligen Kundinnen und Kunden zuordnen und fir die Pseudonymisie-
rung genutzt werden. Sie lagern die DNA-Proben und speichern DNA-
Daten und daraus abgeleitete Informationen. Fir die Lagerung der biologi-
schen Proben gibt es unterschiedliche Modelle (Abschnitt 3.5.4). Nut-
zungsinformationen wie IP-Adresse, Browser, Betriebssystem oder der
Internetprovider werden identifiziert und gespeichert. Ausserdem werden,
je nach Browsereinstellung und Zustimmung, das Surfverhalten (z. B. Ver-
weildauer) und weitere Parameter verfolgt.

Die Unternehmen erfragen darlber hinaus optional manchmal Geburtsland
oder selbst identifizierte Ethnie. Einige von ihnen ermoéglichen ausserdem
die Erstellung eines o6ffentlichen Profils mit weiteren Angaben. Im Rahmen
von Umfragen, zum Beispiel fir Forschungsprojekte oder Produktentwick-
lung, werden Angaben zum Phanotyp oder andere persdnliche Eigenschaf-
ten, unter anderem korperliche Charakteristika, bekannte Erkrankungen
und gesundheitsrelevante Merkmale erfragt. Dies erfordert das aktive Zu-
tun der Kundinnen und Kunden und erfolgt auf freiwilliger Basis. Ebenso
werden bereitgestellte Informationen Uber dritte Personen gesammelt. Auf
Webseiten, welche klassische Genealogie anbieten, kdbnnen beispielswei-
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se personliche Daten, Verwandtschaftsverhédltnisse und biografische Er-
eignisse eingegeben oder Dokumente hochgeladen werden, welche die
Unternehmen ebenfalls nutzen kénnen.

Die Unternehmen spezifizieren in ihren Datenschutzerklarungen die Nut-
zung der Daten. Neben der Erbringung der von den Kundinnen und Kun-
den bestellten Dienstleistung und damit verbundener Prozesse (z. B. Zah-
lung, DNA-Analyse, Kommunikation) werden weitere Nutzungszwecke
beschrieben, etwa Produktverbesserungen und -entwicklungen, Qualitats-
kontrolle und Sicherheitsmassnahmen. Ausserdem verwenden die Unter-
nehmen aggregierte Daten Uber Nutzungsverhalten und aggregierte gene-
tische Informationen fir Marketingzwecke.** Die Verwendung von Daten
fur Forschung in Kooperationen setzt eine eigene Einwilligung voraus
(siehe Abschnitt 3.5.6).

Die Unternehmen teilen laut Eigenangaben die erhobenen Daten im Rah-
men der identifizierten Zwecke mit unterschiedlichen Personengruppen.
Mitunter werden Datenkategorien unterschieden und nicht alle Datenarten
mit allen angefiihrten Personengruppen geteilt. Zum Teil geht nicht klar
hervor, welche Gruppe auf welche Daten genau Zugriff hat oder wer konk-
ret diese Gruppen sind. Darlber hinaus teilen die Unternehmen Daten
mit Mutter-, Tochter- oder Schwesterunternehmen und mit beauftragten
Dienstleistungsbetrieben, etwa Labors, Zahlungsdienstleistern oder Bio-
datenbanken. Unternehmen geben Daten an Strafverfolgungsbehoérden
oder andere Behorden weiter, falls dies rechtlich gedeckt ist und vorge-
schrieben wird. Bei einzelnen Unternehmen kénnen Kundinnen und Kun-
den darin einwilligen, ihre Daten auch in anderen Fallen fir Verwandten-
abgleiche zur Verfigung zu stellen. Bei Einwilligung werden Daten an
kooperierende Forschungsorganisationen weitergegeben. Die DTC-Gen-
testunternehmen betonen, keine Daten mit Versicherungsgesellschaften
oder Arbeitgeberinnen und -gebern zu teilen. Bei einer Unternehmens-
Ubernahme wiirden jedoch Kundinnen- und Kundendaten mit Gbernom-
men.

Es wurde bereits angemerkt, dass nur wenige Unternehmen genaue An-
gaben Uber das beteiligte Labor (z. B. Name oder Anschrift), in dem die

34 Dies kann in den Einstellungen zur Privatsphéare auf den Seiten zum Teil untersagt werden.
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DNA-Analyse durchgefiihrt wird, machen. Ahnlich verhélt es sich mit weite-
ren kooperierenden Dienstleistungsbetrieben und auf welche Daten genau
diesen Zugriff gewahrt wird und wie. Uberhaupt Iasst sich ein Mangel an
Konkretheit in den Datenschutzbestimmungen identifizieren. Gleichzeitig
sind diese sehr umfangreich und erfordern hdhere Lesekompetenzen,
weshalb unklar ist, ob diese von allen Kauferinnen und Kaufern verstanden
werden (Hazel & Slobogin, 2018).

3.5.4.  Zugriffs- und Einspruchsrechte

Kundinnen und Kunden haben unterschiedliche Méglichkeiten, die Nutzung
ihrer Daten zu unterbinden, zu erweitern oder selbst auf die Daten zuzu-
greifen. Sie kbnnen bestimmte Arten der Datenverwendung in den Einstel-
lungen zur Privatsphare unterbinden und dennoch die Dienstleistung in
Anspruch nehmen. Die vier untersuchten DTC-Gentestunternehmen bieten
an, die eigene Probe, die daraus gezogenen genetischen Daten sowie
personliche Daten zu I6schen. Die Léschung wird zumeist Uber das Inter-
face oder den Kundinnen- und Kundendienst abgewickelt und nimmt eine
gewisse Zeitspanne in Anspruch, haufig bis zu 30 Tage. Einschrankungen
gibt es bei Daten, die auszugsweise bereits Eingang in Forschungsprojek-
te oder wissenschaftliche Publikationen gefunden haben. Teilen Kundin-
nen und Kunden selbst Daten mit anderen, so bleiben diese Daten auch
bestehen; die Verantwortung dafiir wird von den Unternehmen bei den
Kundinnen und Kunden gesehen.

Wahrend bei einem Unternehmen fiir die Aufbewahrung und weitere Ana-
lyse der biologischen Proben eine separate eigene Einverstandniserkla-
rung3® abgegeben werden muss (23andMe, 2019d) — ansonsten wird die
Probe nach der initialen Analyse zerstort —, muss bei anderen der weiteren
Aufbewahrung aktiv widersprochen werden. Da die CLIA-Richtlinien, de-
nen die Labors einiger Unternehmen folgen, die Speicherung einiger per-
sonlicher und genetischer Daten vorsehen, sind die Labors verpflichtet,
gewisse Daten und biologische Proben Uber einen bestimmten Zeitraum
aufzubewahren — selbst wenn die Zerstérung der eigenen Probe angefragt

35 Wird die Einwilligung zur Speicherung gegeben, kann die Probe bis zu zehn Jahre lang auch
mittels anderer Verfahren erneut analysiert werden.
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wird und das Unternehmen die Daten aus den eigenen Datenbanken ent-
fernt. Ein Unternehmen versendet zwei Réhrchen fir die Probenentnahme;
eines davon wird an das Testlabor versandt; das andere wird im Unter-
nehmen bis zu 25 Jahre gelagert, fur den Fall, dass die erste Probe nicht
analysiert werden kann (FamilyTreeDNA, 2019j, Abschn. 19); ein Grund fir
eine derart lange Lagerung der Probe, die nur als Absicherung fir eine
fehlgeschlagene Analyse gedacht ist, wird nicht gegeben.

3.5.5. Informationen liber dritte Personen

Die Analyse der DNA fur unterschiedliche Zwecke betrifft nicht nur die Ge-
testeten selbst, sondern hat auch direkt und indirekt Auswirkungen auf
Dritte. DTC-Gentests fur Herkunfts- und Verwandtenforschung bauen ge-
rade darauf auf, dass entlang biologischer Abstammungslinien oder bei
gleichen Vorfahren Ubereinstimmungen in der DNA identifiziert werden
kénnen. Dies bedeutet aber auch, dass die eigene DNA Informationen
Uber andere Personen enthalt: Umso naher verwandt diese sind, umso
mehr Aussagen lassen die eigenen Daten auch Uber dritte Personen zu,
etwa uber Nicht-Abstammung.

Bei Unternehmen, die dartiber hinaus Dienstleistungen fir klassische Ge-
nealogie zur Verfligung stellen (z. B. Stammbaumerstellung), kdnnen Kun-
dinnen und Kunden Dokumente Uber dritte Personen hochladen und 6f-
fentlich zuganglich machen. Die entsprechenden Unternehmen verweisen
in dieser Hinsicht auf die Verantwortung der Kundinnen und Kunden, bei
den Betroffenen das Einverstandnis einzuholen, falls diese noch leben. Die
Verantwortung fur Daten wird auf die Kundinnen und Kunden Ubertragen.
Weichert (2018) argumentiert hingegen, dass die Unternehmen als Daten-
verarbeitende selbst Verantwortung fir den Schutz der Daten Dritter ha-
ben. Gruber und Karavas (Kapitel 6) werden sich in ihrem Beitrag naher
mit dem Verfligungsrecht Uber die eigenen genetischen Daten und Fragen
hinsichtlich der Rechte dritter Personen beschaftigen.

3.5.6. Nutzung der Daten fiir Forschungszwecke

Die Unterstiitzung von Forschung stellt ein Motiv fiir DTC-Gentests (siehe
Abschnitt 3.4.1) und mitunter einen integralen Bestandteil des Geschafts-
modells von DTC-Gentestunternehmen dar (siehe Abschnitt 3.5.7). In der
Vergangenheit haben Kooperationen der DTC-Gentestfirmen mit gewinn-
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orientierten pharmazeutischen Unternehmen, bei denen es um die Bereit-
stellung grosser Datenmengen ging, Kontroversen hervorgerufen. Die De-
batten drehten sich dabei darum, inwiefern Kundinnen und Kunden ada-
quat vor ihrer Einwilligung zur Nutzung ihrer Daten aufgeklart wurden und
inwiefern sie potenzielle Briiche ihrer Privatsphare oder andere zuklnftige
Risiken, die aus der Nutzung von Daten in der Forschung entstehen, be-
greifen kénnen. Ausserdem wird die Uberlassung weitreichender Verfi-
gungs- und Nutzungsrechte Uber die eigenen Daten kritisch diskutiert
(Hendricks-Sturrup & Lu, 2019).

Die Unternehmen gehen in den Dokumenten zur Einwilligung in die For-
schung (23andMe, 2019m; Ancestry, 2018; MyHeritageDNA, 2019a) auf
die Art der verarbeiteten Daten ein; diese umfassen neben den biologi-
schen Proben und genetischen Daten verschiedene Angaben zu Eigen-
schaften, Erkrankungen oder Familiengeschichte, welche im Rahmen von
Umfragen erhoben werden. Darlber hinaus umfasst die Zustimmung wei-
tere Daten, welche Nutzerinnen und Nutzer im Rahmen der Verwendung
der Dienste eingeben, mit Ausnahme der Registrierungs- und Zahlungs-
daten (Name, Adresse, E-Mail, Passwort, Kreditkartennummer). Unter-
nehmen, die das Anlegen persénlicher Profile oder Stammbaume anbie-
ten, kdnnen somit mitunter diese Daten ebenfalls fir Forschungszwecke
nutzen (23andMe, 2019m, Abschn. 1; Ancestry, 2019g, Abschn. 4;
MyHeritage DNA, 2019a, Abschn. A). Ein Unternehmen gibt an, aus ande-
ren Quellen frei verfliigbare Daten wie «offentlich zugangliche genealogi-
sche Daten oder demografische Angaben» zu nutzen (Ancestry, 2018,
Abschn. 4).

Die Unternehmen erdrtern in ihren Nutzungsbedingungen und Dokumenten
zur Einwilligung in die Forschung auch Risiken. Sie geben an, zum Schutz der
Privatsphare in Publikationen nur aggregierte Daten oder stark eingeschrankte
individuelle Daten zu verdffentlichen. Dennoch bestiinde die geringe Chance,
in veroffentlichten Daten Individuen zu identifizieren und Schlisse daraus zu
ziehen. Ausserdem sprechen die Unternehmen von nicht weiter reduzierbaren
Restrisiken des unerlaubten Zugriffs auf die Daten oder der Reidentifizierung
von Individuen. Sie warnen weiters abstrakt vor nicht vorhersehbaren Risiken,
die sich aus zukunftiger technischer Entwicklung ergeben kdnnen. Inwieweit
eine Anonymisierung genetischer Daten maoglich ist, ist Thema von Diskussio-
nen (Shabani & Marelli, 2019). Eine Studie konnte etwa Uber ausgewahlte
genetische Marker aus einer Forschungsdatenbank und damit verknipften
Metadaten (Alter, Herkunft) einen kleineren Kreis moglicher Personen identifi-
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zieren. Dazu wurden offentlich zugangliche Informationen verwendet, etwa
aus Genealogie-Datenbanken (Gymrek, McGuire, Golan, Halperin, & Erlich,
2013). Durch die Entfernung von Metadaten wird aber die Rickverfolgbarkeit
erschwert (Bohannon, 2013).

Die eigensténdige Nutzung der DNA-Rohdaten auf dritten Plattformen fur
genealogische Zwecke konnte die Privatsphare der in die Forschung einwil-
ligenden Personen gefahrden. Es ist unklar, inwieweit es Kundinnen und
Kunden, die sowohl in die Nutzung ihrer Daten fiir Forschungszwecke einwil-
ligen als auch selbst Daten bei Genealogie-Plattformen hochladen, bewusst
ist, dass hier Verkniipfungen mdglich sind, die ihre Privatsphare beeintrach-
tigen konnen. Generell stellen sich Fragen nach der informierten Einwilligung
in die Forschung mit den eigenen Daten (siehe Abschnitt 3.6.2).

3.5.7. Geschaftsmodelle von DTC-Gentestfirmen

DTC-Gentestunternehmen vermitteln Konsumentinnen und Konsumenten
primar, ihnen DNA-Analysen fiir Herkunfts- und Verwandtschaftsforschung
gegen ein Entgelt als Dienstleistung zu verkaufen. Sie nutzen jedoch dar-
Uber hinaus die im Verlauf dieser Dienstleistung gesammelten Daten und
Informationen flir weitere Zwecke, etwa die wissenschaftliche Forschung.
Gerade Kooperationen mit Biotechnologie- und Pharmaunternehmen wer-
den als Indizien fiir ein Geschaftsmodell der Unternehmen gesehen, wel-
ches nicht bloss auf dem Verkauf von DTC-Gentests basiert, sondern auf
der profitorientierten Nutzung von Daten fir die Entwicklung von Therapien
oder Patentierung von neuen Verfahren und Technologien (Herper, 2015;
Taylor, 2018).

Die gleichzeitigen Geschéftsziele des Verkaufs einer Dienstleistung an
Konsumentinnen und Konsumenten sowie der Bereitstellung oder des Ver-
kaufs von Daten an Forschungseinrichtungen kann als «zweiseitiges
Marktmodell» (Stoeklé, Mamzer-Bruneel, Vogt, & Hervé, 2016; eigene
Ubersetzung) bezeichnet werden. Das DTC-Gentestunternehmen stellt
zwei Gruppen verschiedene Dienstleistungen zur Verfigung, welche erst
durch jene doppelte Ausrichtung ermoglicht werden. Der Verkauf der
Dienstleistung an Konsumentinnen und Konsumenten ist nicht nur mit dem
Erhalt finanzieller Mittel verbunden, sondern ebenso mit der Sammlung
von Daten als Ware flir eine weitere wirtschaftliche Nutzung. Die Unter-
nehmen sind im «Zentrum eines Informationsflusses zwischen Personen
und Forschung» (Stoeklé et al., 2016, S. 3 eigene Ubersetzung). Bei Zu-
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stimmung zur Nutzung der Daten fir Forschungszwecke findet ein Ruck-
fluss an Informationen im Zuge der Reanalyse der DNA-Daten statt
(Stoeklé et al., 2016).

Sterckx et al. (2013) weisen darauf hin, dass die Patentierung und Kom-
merzialisierung von Entwicklungen und Erkenntnissen, die mit den freiwillig
zur Verfigung gestellten Daten von Kundinnen und Kunden ermdglicht
wurden, das Vertrauen in die Firmen und Biodatenbanken fir Forschung
beeintrachtigen kann, insbesondere wenn durch Unternehmen ein positiv
besetztes Bild von partizipativer und gemeinschaftlicher Forschung kreiert
wird, die unmittelbaren Vorteile jedoch einbehalten werden. Sie verweisen
auf den Fall einer Patentierung durch ein DTC-Gentestunternehmen, das
aufgrund von als unzureichend wahrgenommener Informierung Uber diese
geschéftlichen Interessen von manchen Kundinnen und Kunden kritisch
beurteilt wurde.

Das Geschaftsmodell der Unternehmen verlangt grosse Datenmengen — je
grosser, umso besser: Kundinnen und Kunden kénnen in grosseren Da-
tenbanken mehr Verwandte identifizieren und das Anwachsen von Refe-
renzdatenbanken kann die Qualitdt der Herkunftsidentifikation erhéhen.
Dadurch wird das jeweilige Angebot fiir potenzielle Kundinnen und Kunden
mitunter interessanter. Gleichzeitig stellen grossere Datenmengen einen
Vorteil in Forschungskooperationen dar. Es wird diesbeziiglich das Risiko
der Bildung von Oligo- und Monopolen gesehen (Regalado, 2019). Ange-
sichts dieser Entwicklung — der Nachfrage nach DTC-Gentests, der For-
schung mit grossen Datenmengen sowie der eher restriktiven Haltung der
Politik — sieht Prainsack (2017) eine Strategie der 6ffentlichen Hand und
Zivilgesellschaft darin, aktivere Rollen einzunehmen und nicht nur regulie-
rend aufzutreten, sondern selbst «Visionen zu formulieren und zu realisie-
ren» (eigene Ubersetzung), indem sie entsprechende &ffentlich kontrollier-
te Infrastrukturen und Angebote schaffen. Ein Beispiel dafiir ware eine
Daten-Genossenschaft (siehe Infobox 12, S. 89).

3.6. Informationsvermittlung und Einwilligung

Die Informierung der Konsumentinnen und Konsumenten ist ein wichtiger
Aspekt in der Debatte rund um DTC-Gentests. Erhalten sie adaquate In-
formationen, um die Mdglichkeiten und Limitierungen der Gentests und
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insbesondere deren mdgliche negative Auswirkungen einschatzen zu kon-
nen? Bei der Datennutzung fir Forschungszwecke stellt sich die Frage
danach, inwiefern das Prinzip der informierten Einwilligung von den Firmen
erfullt wird.

3.6.1. Informationsvermittlung und Unterstiitzung

Systematische und umfangreiche empirische Untersuchungen der Informa-
tionsvermittlung von DTC-Gentestangeboten fir Herkunfts- und Verwand-
tenforschung fehlen zwar bislang,® jedoch konnten anhand der eigenen
explorativen Webseitenuntersuchung erste Eindriicke gewonnen werden.%’

Die Darstellungen der Grundlagen, Mdglichkeiten und Limitierungen der
DNA-Analysen variieren je nach Unternehmen. Generell kann aber festge-
halten werden, dass die hier betrachteten Unternehmen eine Vielzahl an
Informationen zu genetischen Grundlagen (z. B. Arten von DNA und deren
Vererbung) und der Konzeption von Herkunfts- und Verwandtenanalysen
(z. B. Referenzpopulationen und Berechnungen) geben. Dabei gehen sie
auch auf die grundsatzlichen Einschrankungen der Aussagekraft der Her-
kunftsbestimmung in einem gewissen Rahmen ein (z. B. Einschrédnkung
der Abbildung von Populationen in den eigenen Datenbanken, Uber-
schneidungen zwischen Populationen, grundsatzliche Einschrankungen
aufgrund der Vererbung und Rekombination von DNA).

Diese umfangreicheren Informationen finden sich vor allem in Unterberei-
chen der Webseiten, etwa in Hilfebereichen oder eigenen Seiten mit Lern-
inhalten. Zum Teil wird darin auf publizierte Fachartikel oder andere wis-
senschaftliche Berichte verwiesen, welche noch starker auf Details der
Herkunfts- und Verwandtenanalysen eingehen. Kundinnen und Kunden
kénnen sich in diesen oft verzweigten Bereichen selbststandig darlber

% Es existieren Untersuchungen zu DTC-Gentestunternehmen, die gesundheitsrelevante

Informationen liefern (Christofides & O’Doherty, 2016; Lachance et al., 2010; Schaper &
Schicktanz, 2018). Die hier vorgenommene explorative Betrachtung der Webseiten deckt
sich im Hinblick auf ihre Ergebnisse in vielerlei Hinsicht mit diesen Untersuchungen.

37 Marktdominierende Firmen, die auch hier betrachtet werden, stellen tendenziell bessere

Informationen bereit als kleinere Unternehmen (Christofides & O’Doherty, 2016; Hazel &
Slobogin, 2018). Die hier gezogenen Schliisse sind vor diesem Hintergrund zu sehen.
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informieren, wie diese DNA-Analysen grundsatzlich funktionieren, wie die
Ergebnisse zu interpretieren sind und auch welche unerwiinschten Einsich-
ten sie bieten kdnnen (z. B. hinsichtlich Elternschaft). Die gebotenen In-
formationen sind dabei unterschiedlich schwierig zu verstehen: Wahrend
etwa gewisse Grundlagen der Vererbung oder Abstammung verhaltnis-
massig einfach und auch mittels Grafiken illustriert erlautert werden (bei-
spielsweise welche Abstammungslinien bei Y-DNA- oder mtDNA-Tests
nachvollzogen werden kdnnen), sind andere Informationen, etwa uber die
Erstellung von Referenzgruppen, wesentlich komplizierter dargestellt und
zu verstehen — was auch an der komplexen Materie an und fir sich liegt.
Shriver und Kittles (2004, S. 615) fordern ausserdem, dass Unternehmen
«ihre Daten immer mit Konfidenzintervallen [...] und statistischen Tutorials
dariber, wie die Einschatzungen berechnet werden und was sie bedeu-
ten» (eigene Ubersetzung), prasentieren sollen. Zwar stellt beispielsweise
ein Unternehmen in einem umfassenden technischen Dokument Uber sei-
ne Methoden fest: «Die Bewertung der ethnischen Herkunft ist keine prazi-
se Wissenschaft. Der Prozentsatz [...] ist der wahrscheinlichste Prozent-
satz innerhalb eines bestimmten Prozentbereichs» (AncestryDNA, 2018,
S. 31); jedoch sind diese Informationen nicht zentral auf den Webseiten
platziert.

Landen Konsumentinnen und Konsumenten auf den Webseiten und be-
trachten nur die Produktseiten, so werden ihnen allgemeinere Informatio-
nen Uber die Dienstleistung und die Durchfihrung des Gentests, einige
Grundlagen, Erfahrungsberichte anderer Kundinnen und Kunden sowie die
Vorteile der DNA-Herkunfts- und Verwandtenanalyse vermittelt. Limitierun-
gen oder Risiken der Gentests werden auf diesen Seiten weniger ange-
sprochen. Die DNA-Analysen kénnen von diesen Produktseiten mit einem
oder einigen wenigen Klicks in den Warenkorb gelegt werden und nach
Eingabe der personlichen Angaben und Akzeptanz der Nutzungs- und
Datenschutzbestimmungen bestellt werden. Im Verlauf der Bestellung
werden Kundinnen und Kunden mitunter Links zu den umfangreicheren
Informationsseiten und -sektionen gegeben. Kundinnen und Kunden kénn-
ten dardber aktiv nach weiteren Informationen suchen und Zeit investieren,
um ihr Verstandnis fur die angebotenen Gentests und deren Implikationen
zu verbessern.

Die Unternehmen prasentieren generell primar die Vorteile ihrer Dienstleis-
tung. Limitierungen werden zwar angesprochen, haufig aber zugleich mit
dem Hinweis auf die laufende Weiterentwicklung unternehmenseigener
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Methoden und Datenbanken. Grundsatzliche konzeptionelle Herausforde-
rungen in der ldentifikation von Herkunft werden ebenfalls allgemein be-
handelt.®® Mit den Gentests verbundene Stresssituationen oder negative
Auswirkungen werden im Bestellprozess in den Nutzungsbedingungen, in
Sektionen mit haufig gestellten Fragen oder in den umfassenderen Unter-
bereichen behandelt (siehe auch Larmuseau, 2019). Die Unternehmen
geben etwa an, dass unerwartete Verwandtschaftsbeziehungen identifiziert
oder erwartete Verwandtschaften oder Elternschaft nicht bestatigt werden
kénnten. Sie verweisen generell darauf, dass heftigere emotionale Reak-
tionen und weiterfiihrende soziale, rechtliche und wirtschaftliche Folgen
einer solchen Entdeckung folgen kdnnen.

Die weiterfihrenden Informationsbereiche und Unterseiten missen im Lauf
der Bestellung nicht notwendigerweise besucht werden. Eine Prasentation
moglicher negativer Auswirkungen in langen Nutzungs- oder Datenschutz-
bedingungen dirfte auch in vielen Fallen nicht zielfiihrend sein. Zwar willi-
gen die Kundinnen und Kunden in diese ein, jedoch wird empirisch ge-
stitzt angezweifelt, dass sie diese Uberhaupt oder aufmerksam genug
durchlesen (Obar & Oeldorf-Hirsch, 2018). Eine Umfrage unter Kundinnen
und Kunden zweier DTC-Gentestunternehmen zeigt etwa auch, dass sich
fast 40 Prozent der Befragten vor der Bestellung nicht mit dem Potenzial
auseinandergesetzt hatten, unerwiinschte Resultate zu erhalten® (Roberts
et al., 2017). In einer Umfrage in Kanada gaben rund 64 Prozent der be-
fragten Kéauferinnen und Kaufer (n=180) eines DTC-Gentests an,*° die
Datenschutzvereinbarungen durchgelesen zu haben, und 73 Prozent hat-
ten das Geflhl, gentgend Informationen erhalten zu haben (Christofides &
O’Doherty, 2016).

Die Unternehmen bieten verschiedene Kontaktmoglichkeiten an, um Fra-
gen abzuklaren. Ublich sind Kontaktformulare, die Angabe einer Postan-
schrift und fir manche Zwecke E-Mailadressen; Letztere insbesondere fiir

% Etwa dass die Analyse von mtDNA und Y-DNA nur einzelne Abstammungslinien verfolgt und
kein komplettes Bild liefert oder dass Herausforderungen in der Referenzgruppenerstellung
bestehen.

3 Die Umfrage ist aus 2012 und behandelte auch medizinische und DTC-Lifestyle-Gentests.

40111 der 180 befragten Kauferinnen und Kaufer hatten eine Herkunfts- und Verwandten-
analyse durchfliihren lassen.
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Fragen beziglich des Datenschutzes. Manche Unternehmen verfligen
Uber telefonischen Support; die Hotlines sind jedoch in einigen Fallen nur
am Standort des Unternehmenssitzes und auf Englisch verfligbar. Dezi-
dierte Rufnummern fir Schweizer Kundinnen und Kunden wurden bei kei-
nem der vier betrachteten Unternehmen gefunden. Einige Webseiten be-
herbergen darlber hinaus Foren, in denen sich Kundinnen und Kunden
austauschen und gegenseitig Hilfestellungen geben kénnen. Unternehmen
verweisen auch auf externe Webseiten und Beratungsangebote, die sich in
vielen Fallen aber an englischsprachige oder amerikanische Kundinnen
und Kunden richten. Welche Qualitat die verschiedenen Formen der gebo-
tenen Beratung haben und ob sie adaquate Hilfestellung bei persdnlichen
oder familidren Krisen bieten, konnte im Rahmen der vorliegenden Studie
nicht eruiert werden, wenngleich im Rahmen der Selbstbeobachtung Erfah-
rungen damit gemacht wurden.

Zusammenfassend kann festgestellt werden, dass die Unternehmensweb-
seiten eine Fille an Informationen bieten, um die angebotenen Gentests und
deren Ergebnisse besser zu verstehen. Dass sie verstarkt auf die positiven
Aspekte der Gentests eingehen und Limitierungen und Risiken weniger um-
fassend besprechen, erscheint vor dem Hintergrund der Geschaftsziele der
Unternehmen nicht Gberraschend, ist im Sinne einer umfassenden Informie-
rung jedoch kontraproduktiv. Die Frage ist offen, ob und wie Kundinnen und
Kunden im Bestellprozess und vor der Durchfihrung der DTC-Gentests die
Informationen rezipieren und ihre Entscheidung darauf aufbauend informiert
treffen. Dies kann in Ermangelung spezifischer empirischer Studien zur In-
formierung bei DTC-Gentests fiir Herkunfts- und Verwandtenforschung nicht
abschliessend beantwortet werden. Weiters misste erforscht werden, inwie-
fern die durchaus anspruchsvollen Informationen von Kundinnen und Kun-
den verstanden werden. Dass viele relevante Sachverhalte nicht im Zuge
der Bestellung an- und ausgefiihrt, sondern nur in verzweigten Unterseiten
oder Nutzungsbedingungen erdértert werden, tragt aber eher nicht zur umfas-
senden Informierung der Konsumentinnen und Konsumenten bei. Im Pro-
zess der Selbstbeobachtung zeigte sich ausserdem im Fall eines Unterneh-
mens, dass mitunter widersprichliche Angaben zur Aussagekraft der
genetischen Daten gegeben werden (siehe Abschnitt 3.7.3). Auch dass die
drei hier untersuchten Seiten, die Gentests in die Schweiz liefern, keinen
dezidierten Telefonsupport fiir die Schweiz bieten, erscheint vor dem Hinter-
grund des Potenzials beunruhigender Ergebnisse und der durchaus kompli-
zierten Thematik problematisch.
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3.6.2. Informierung iiber und Einwilligung in Forschung

Die Einwilligung in Forschungsprojekte ist vor dem Hintergrund des Kon-
zepts der informierten Einwilligung (Infobox 16) zu sehen. Das «Verwi-
schen der Grenze» (Howard, Knoppers, & Borry, 2010; eigene Uber-
setzung) zwischen den Getesteten als Kundinnen und Kunden auf der
einen und als Forschungsobjekt auf der anderen Seite wird mit Blick auf
das «zweiseitige Marktmodell» (Stoeklé et al., 2016, 2019) kritisch betrach-
tet (siehe Abschnitt 3.5.7).

Infobox 16: Informierte Einwilligung

Das Konzept der informierten Einwiligung kommt aus dem Bereich der medizinischen
Forschung am Menschen. Eine informierte Einwilligung liegt vor, wenn sie freiwillig erfolgt, das
Individuum einwilligungsfahig ist und adaquat Uber die Ziele und Methoden der Studie,
Interessenskonflikte der Forschenden und individuelle Vor- oder Nachteile aufgeklart wird
(World Medical Association, 2018). Die Teilnahme an Biodatenbanken fiir Forschungszwecke
hat andere Voraussetzungen: Proben und Daten werden dabei fiir zunachst nicht konkretisierte
Forschungsvorhaben genutzt. Welcher Einwilligungsmodus fur Forschung mit Biodatenbanken
ethisch vertretbar und praktisch umsetzbar ist, wird seit Langerem debattiert. Es werden grob
drei Modelle unterschieden: 1.) die breite Einwilligung in bestimmte Arten von Forschung, 2.) die
enge Einwilligung, die spezifizierte Projekte betrifft, und 3.) die dynamische Einwilligung als eine
Zwischenform (Bunnik, de Jong, Nijsingh, & de Wert, 2013; Manson, 2019; G. Richter & Buyx,
2016; Steinsbekk, Kare Myskja, & Solberg, 2013; Widdows & Cordell, 2013).

Die Unternehmen erfragen einerseits die Bereitschaft fur die Nutzung der
eigenen Daten flir Forschungszwecke. Sie betreiben jedoch andererseits
unabhangig von dieser Zustimmung interne Produktentwicklung und Quali-
tatskontrolle mit den Daten (23andMe, 2019h, Abschn. 3 a vi; Ancestry,
2019g, Abschn. 6, Genetische Informationen; FamilyTreeDNA, 2019f,
Abschn. 4 Aiii). Im Folgenden geht es insbesondere um die Einwilligung in
Forschungsprojekte, in die dritte, kooperierende Institutionen eingebunden
sind. Insbesondere ein Unternehmen wirbt offen auf seiner Webseite mit
der wissenschaftlichen Nutzung der Daten (23andMe, 2019c). Es hat
schon lange den Forschungsaspekt seiner Geschaftstatigkeit hervorgeho-
ben und im Sinne partizipativer und internetbasierter Forschung mit gros-
sen Datenmengen beschrieben (Harris, Wyatt, & Kelly, 2013). Andere Un-
ternehmen platzieren Forschungsaktivitdten hingegen weniger prominent,
etwa in den Datenschutzerklarungen (Ancestry, 2018; FamilyTreeDNA,
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2019f; MyHeritageDNA, 2019c) oder auf Frage-Antwort-Seiten (Ancestry,
2019c). Die weniger offensive Vermittlung der Forschungsaktivitaten sehen
Laestadius et al. (2017) als problematisch an, weil Personen Datenschutz-
bestimmungen wie auch Einwilligungsdokumente in Bezug auf Forschung
nicht oder ungenau lesen oder nicht vollstdndig verstehen. Somit ist ihnen
ihre Forschungsteilnahme trotz Zustimmung unter Umstédnden unzu-
reichend bewusst. Wieder andere Unternehmen werben offensiv damit,
keinen Austausch von Daten in Forschungskooperationen zu betreiben
(24Genetics, 2019a; FamilyTreeDNA, 2019d), fihren aber im Unterneh-
men selbst Forschung mit den Daten durch (24Genetics, 2019c; Family
TreeDNA, 2019f, Abschn. 6).

Die Unternehmen geben generell eine grosse Bandbreite an moglichen
Forschungsvorhaben an, fir welche die genetischen und persdnlichen
Daten verwendet werden kénnen. Es werden Studien zum Zusammenhang
zwischen Genen und ausserlichen Merkmalen, physische und psychische
Erkrankungen, Medikamentenvertraglichkeit und -wirksamkeit, aber auch
Verhalten angefihrt. Darlber hinaus wirden die Geschichte und Migration
des Menschen oder populationsgenetische Fragestellungen wissenschaft-
lich verfolgt. Einige Unternehmen schreiben, dass bei einzelnen Studien
eine separate Einwilligung eingeholt wird, wenn diese etwa sensible The-
menbereiche (sexuelle Orientierung, Drogennutzung etc.) betreffen oder
sich nicht mit den zunachst angegebenen Forschungszwecken decken.
Gleichzeitig willigen Teilnehmende initial mitunter ein, dass eine Vielzahl
weiterer Daten, die im Rahmen der Webseitennutzung anfallen (etwa auch
Familiengeschichte oder Profildaten), fiir Forschungszwecke verwendet
werden kénnen. Risiken fur die Privatsphare der Teilnehmenden und nega-
tive Auswirkungen, die sich aus einem Datenleck oder der Identifikation
einzelner Personen ergeben kénnten, werden von den Unternehmen gene-
rell als gering, aber als nicht vermeidbar beschrieben.

Die Informierung ber das Geschaftsmodell der Firmen, die profitorientiert
mit Daten forschen, ist ein beachtenswerter Aspekt. Kundinnen und Kun-
den ist unter Umstanden nicht bewusst, dass Forschungs- und Entwick-
lungsaktivitaten mit ihren Daten zu Patenten fihren kénnen, wenn dies in
langeren Einwilligungsdokumenten unklar formuliert wird (Sterckx et al.,
2013). Dabei wird Forschung von Privatunternehmen weniger Vertrauen
entgegengebracht als beispielsweise offentlich finanzierter universitarer
Forschung mit Daten aus Biodatenbanken (Timothy Caulfield et al., 2014).
In den hier betrachteten Einwilligungsdokumenten wird ausgefihrt, dass
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die Teilnehmenden keinerlei Kompensation oder Beteiligung an mdéglichen
Einnahmen aus Forschung und Entwicklung erhalten. Es werden nur indi-
rekte Vorteile durch den wissenschaftlichen und medizinischen Fortschritt
genannt (23andMe, 2019m, Abschn. 5; Ancestry, 2018, Abschn. 9;
FamilyTreeDNA, 2019j, Abschn. 2/19; MyHeritageDNA, 2019a, Abschn.
C). Die Zusammenarbeit mit Unternehmen wird zumeist in Listen von
Forschungskooperationspartnern angefiihrt (23andMe, 2019m, Abschn. 3;
Ancestry, 2018, Abschn. 3).

Stoeklé et al. (2019) sehen bei den besprochenen Onlineangeboten die
Nutzung der Moglichkeiten des Internets als Option flir eine dynamische
und interaktive Einwilligung. Diese koénne interaktive und zielgruppenorien-
tierte Informationsvermittlung nutzen, ware zurtckverfolgbar, schnell in
grossem Ausmass zu bewerkstelligen und Teilnehmende kénnten kontinu-
ierlich und wiederholt Uber ihre Teilnahme entscheiden. Generell sei
Transparenz hinsichtlich der Datennutzung, der Forschungsvorhaben und
Risiken von entscheidender Bedeutung (Stoeklé et al., 2016). Dynamische
und interaktive Formen informierter Einwilligung nutzen digitale Plattfor-
men, auf denen die Teilnehmenden laufend Informationen zur Nutzung
ihrer Daten abrufen und erhalten (z. B. Uber Fortschritte und Ergebnisse
der Studien, in denen ihre Daten verwendet werden) und ihre Einwilligung
und Praferenzen unmittelbar und mitunter sehr kleinteilig andern kénnen
(z. B. Widerruf einer Studienteilnahme oder Anmeldung fir neue Studien).
Auch kénnen Forschende Uber derartige Plattformen leichter wiederholt in
Kontakt mit den Teilnehmenden treten (Kaye et al., 2015).

Kundinnen und Kunden geben eine relativ breite Einwilligung in die Nut-
zung verschiedener Daten fiur verschiedene Zwecke und werden, wenn
das Unternehmen es fir notwendig halt oder weitere Daten bendtigt, hin-
sichtlich spezifischerer Zwecke erneut um Einwilligung gebeten. Wie in
Bezug auf die Informierung im Allgemeinen ist in Ermangelung an empiri-
schen Studien offen, inwieweit Kundinnen und Kunden von DTC-Gentests
fir Herkunfts- und Verwandtenforschung sich ihrer Teilnahme an der For-
schung und Implikationen dessen bewusst sind. Wie genau wissen sie
Uber die Verwendung unterschiedlicher genetischer und persoénlicher Da-
ten Bescheid? Wie schatzen sie damit verbundene Risiken ein? Daruber
hinaus stellt sich die Frage, welche Art informierter Einwilligung Uberhaupt
eingeholt werden sollte: Ist eine breite Einwilligung fir verschiedene Arten
von Forschungsprojekten legitim oder sollten konkrete Projekte spezifiziert
werden? Wie missen Personen adaquat vor ihrer Einwilligung informiert
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werden? Inwiefern sollten Unternehmen und Forschung Ergebnisse zu-
rickmelden?

3.6.3. Informierung und Einwilligung Minderjahriger in Forschung

Die Fragen der informierten Einwilligung stellen sich auch bei der For-
schung an Daten Minderjahriger (siehe Abschnitt 3.4.6). In Bezug auf For-
schung mit Biobanken sehen manche die Notwendigkeit, als Minderjahrige
inkludierte Personen bei deren Volljahrigkeit zu kontaktieren und eine in-
formierte Einwilligung einzuholen oder diesen einfach zu ermdglichen, ihre
Probe und Daten Iéschen zu lassen (Giesbertz, Bredenoord, & van Delden,
2016). Andere sehen die Einwilligung der Erziehungsberechtigten tber die
Volljahrigkeit der betroffenen Person hinaus als valide an und keine Not-
wendigkeit fiur eine spatere Einwilligung der Teilnehmenden (Berkman,
Howard, & Wendler, 2018). Die Empfehlungen zur Biobankforschung mit
Proben und Daten Minderjahriger der European Society of Human Ge-
netics gehen Uber diese Frage der Einwilligung hinaus. Diese empfehlen,
Forschung mit Proben von Minderjahrigen nur dann durchzufiihren, wenn
keine entsprechenden Proben von Erwachsenen vorliegen oder Erkennt-
nisse der Analyse Letzterer nicht Ubertragbar sind. Die Minderjah-
rigen sollten altersgerechte Informationen Uber die Datensammlung,
-speicherung und -nutzung erhalten und nach ihrer eigenen Meinung und
Zustimmung gefragt werden. Ausserdem sollte ihnen bei Volljahrigkeit
ermoglicht werden, die Einwilligung zu widerrufen. Eltern sollten wiederum
von Forschenden und den Biobanken bei Entdeckung einer Erkrankung,
die sich bereits fruh manifestiert und behandelbar oder vorbeugbar ist,
informiert werden (Hens et al., 2013).

Inwiefern gehen die DTC-Gentestunternehmen auf diese Aspekte ein?
Generell werden eher wenige Informationen Uber die Testung Minderjahri-
ger gegeben. Speziell fir diese aufbereitete Informationen bietet nur eines
der betrachteten Unternehmen (23andMe, o. J.), ansonsten wird hdchstens
angegeben, dass mit den Minderjahrigen die Einwilligung gemeinsam
durchgegangen werden soll (MyHeritageDNA, 2019a). Inwiefern die Min-
derjahrigen durch ihre Eltern oder Erziehungsberechtigten ausreichend
informiert werden, ist kaum abzuschatzen und durfte auch stark von indivi-
duellen Fahigkeiten, der Entwicklung und dem Alter der minderjahrigen
Person sowie dem Wissen und den Fahigkeiten der Person, welche die
Informierung Ubernimmt, zusammenhangen. Da die Léschung von Daten



DNA-Analysen zur Herkunfts- und Verwandtenforschung 131

bei den Unternehmen haufig Uber den Login und die Nutzungsoberflache
erfolgt, hangt die Moglichkeit zur Léschung bei Volljahrigkeit davon ab, ob
die betroffenen Personen Uber diese Login-Daten verfligen oder die Unter-
nehmen ihnen diese aushandigen.

Die Einwilligungsdokumente gehen auch nicht auf den spezifischen Fall
ein, dass genetische Pradispositionen fiir eine behandelbare Erkrankung
bei Minderjahrigen durch weitere Analysen gefunden werden. Sie geben
aber generell an, dass die teilnehmenden (volljahrigen) Kundinnen und
Kunden nicht ber Forschungsergebnisse oder Erkenntnisse die eigene
Person betreffend (z. B. Diagnosen flir genetisch bedingte Erkrankungen)
informiert werden (Ancestry, 2018, Abschn. 9; MyHeritageDNA, 2019a,
Abschn. E). Auf den Seiten sind keine Informationen auffindbar, ob oder
inwiefern Unternehmen Minderjdhrige bei Erreichen der Volljahrigkeit kon-
taktieren und eine Einwilligung einholen.

3.6.4. Einwilligung

DTC-Gentests werden nach Angabe personlicher Daten und Bezahlung
versandt, es ist aber nicht klar, inwiefern diese Angaben von den Unter-
nehmen Uberprift werden. Der Deutsche Ethikrat weist darauf hin, dass
«nicht sichergestellt [wird], dass die den Gentest nachfragende Person
einwilligungsfahig ist und die Einwilligung freiwillig getroffen hat»
(Deutscher Ethikrat, 2013, S. 143). Und auch nach der Bestellung wirde
«nicht sichergestellt, dass die eingesandte genetische Probe tatsachlich
von der Person stammt, die die Probe als eigene eingesandt hat» (ebd.).
Im Rahmen der Selbstbeobachtung wurde jedenfalls kein dezidierter Iden-
titdtsnachweis verlangt (siehe Abschnitt 3.7).

Wallace et al. (2015) beschreiben die Einwilligung, wie sie von den DTC-
Gentestunternehmen gehandhabt wird, als individualistisch: Das beauftra-
gende Individuum Ubernimmt alleine die Entscheidung Uber eine Testung
und Uber den folgenden Umgang mit den Daten. Dies betrifft auch die Infor-
mierung von dritten Personen Uber Testergebnisse, welche diese betreffen
kénnten. Die Unternehmen diskutieren die Informierung von dritten, mog-
licherweise betroffenen Personen tendenziell in geringem Ausmass oder gar
nicht auf ihren Webseiten. Ein Unternehmen gibt etwa an, dass Personen
unterschiedliche Praferenzen in Bezug auf Wissen und Nichtwissen haben
und dies von den Kundinnen und Kunden individuell abgewogen werden
sollte (23andMe, 2019r). Letzten Endes werden die Entscheidung und Ver-
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antwortung Uber die Informierung Dritter an die Kundinnen und Kunden
selbst delegiert. Ahnlich verhalt es sich mit der bereits angesprochenen Tes-
tung von Minderjahrigen oder anderen, nicht einwilligungsfahigen Personen.
Wallace et al. (2015) regen dementgegen an, dass die Unternehmen viel
deutlicher und zentraler Kundinnen und Kunden nicht nur auf mdgliche Risi-
ken (z. B. Re-ldentifikation) aufmerksam machen, sondern auch darauf, vor
der Forschungseinwilligung offen mit Familie und Verwandten darlber zu
sprechen und ihre Meinung dazu einzuholen, wobei auch fir diese Autorin-
nen und Autoren offen ist, wie eine derartig gemeinsam getroffene Einwilli-
gung beschaffen sein kdnnte und musste.

3.7. «Selbstbeobachtung»: Nutzungsperspektive

Um die Perspektive von Konsumentinnen und Konsumenten besser nach-
zuvollziehen, flhrten die beteiligten Forschenden eine Selbstbeobachtung
durch (siehe Kapitel 1, Abschnitt 1.2.3). Die folgende Darstellung geht auf
den Prozess und die Erkenntnisse daraus ein. Dabei werden bewusst kei-
ne Unternehmensnamen genannt, um nicht den Anschein einer Kaufemp-
fehlung zu erwecken. Bei der Einordnung der Erkenntnisse ist zu beach-
ten, dass die beteiligten Forscherinnen und Forscher entsprechend ihrer
formalen Ausbildung und ihrem Wissensstand in Bezug auf DTC-Gentests
wahrscheinlich Gber umfangreichere Kenntnis der Materie verfligen als
durchschnittliche Konsumentinnen und Konsumenten.

3.71. Entscheidungskriterien

Die beteiligten Forschenden informierten sich zunachst unabhangig vonei-
nander Uber das Angebot, um sich nicht gegenseitig zu beeinflussen. Spa-
ter fanden regelmassige Treffen der Teilnehmenden mit anderen Mitglie-
dern des Forschungsteams statt, in denen Recherche und Reflexion
diskutiert wurden. Mit der Zeit kristallisierte sich eine Reihe zentraler Ent-
scheidungskriterien heraus:

e Die Forschenden schlossen im Vorhinein die Durchfiihrung von Ver-
wandtschaftsanalysen aus, da diese Informationen Uber Dritte bereit-
stellen konnten, etwa hinsichtlich Fragen von Elternschaft. Bei Herkunfts-
analysen wurde dieses Risiko als bedeutend geringer eingestuft. Die Art
der DNA-Herkunftsanalyse war hingegen eher nebensachlich: Grundsatz-
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lich galt das Interesse der Forschenden mehr dem Prozess der DTC-
Gentests als den inhaltlichen Aussagen, die ein Test treffen konnte.

o Die Seriositit des Unternehmens wurde daran festgemacht, ob die
Unternehmen eine eindeutige*' Anschrift und Kontaktdaten auf ihren
Webseiten anfihrten, die tUber weitere Recherchen bestatigt werden
kénnen. Darlber hinaus floss das generelle Erscheinungsbild der
Webseite, die Qualitdt der Texte oder das erweiterte Angebot in die
Beurteilung ein. Webseiten, die neben Lifestyle- oder Herkunftsgen-
tests DNA-Analysen flr pranatale Geschlechtsbestimmungen oder fo-
rensische Gentests anboten, etwa anhand selbst gesammelter Haare
oder anderer Korperflissigkeiten und -zellen, wurden als zu «dubios»
fur die engere Auswahl eingestuft.

e Die Informierung durch die Webseiten wurde ebenfalls als wichtig
erachtet: Ist klar ersichtlich, welche Art von Analyse durchgefuhrt wird?
Wird auf Méglichkeiten und Limitierungen sowie Aussagekraft einge-
gangen? Ausserdem wurden an einzelne Firmen Informationsanfragen
geschickt: Die Qualitat der Antworten floss auch in die Entscheidungs-
findung ein.

o Datenschutz und die Kontrolle: Die Teilnehmenden zogen nur die
Unternehmen in Betracht, die zufriedenstellende Angaben Uber die si-
chere Speicherung, die Nutzung und die Léschung der biologischen
Probe, der genetischen und personlichen Daten machten. In Verbin-
dung mit der Kontrolle Uber die Daten stand die letztendliche Auswahl
eines Unternehmens mit Geschaftssitz und Laborstandort in Europa.
Die Datensicherheit und die Durchsetzung von Zugriffs- und Wider-
spruchsmdglichkeiten wurden bei diesem héher eingeschatzt.

e Die Forschenden bericksichtigten ausserdem die Darstellung der Un-
ternehmen durch Dritte, etwa in Zeitungs- und wissenschaftlichen Arti-
keln, Videodokumentationen und anderen Formen der Berichterstattung.
Eine weitere wichtige Quelle fiir die Beurteilung waren die im Rahmen
des Projekts durchgefiihrten Interviews mit Expertinnen und Experten,
die teilweise ihre Meinungen zu Unternehmen &usserten.

41 Es gibt Unternehmen, deren Schweizer Anschrift «virtuellen» Blroraumlichkeiten zugeordnet
werden kann. Firmensitz und Gerichtsstand befinden sich jedoch in einem anderen Land.



134 Neue Anwendungen der DNA-Analyse: Chancen und Risiken

Die Auswahl berlcksichtigt aber nicht nur diese Kriterien, sondern auch
sehr subjektive Eindriicke und vage Geflihle des Vertrauens in ein Unter-
nehmen und dariber hinaus in die (derzeitigen und zukinftigen) Rahmen-
bedingungen, in denen diese agieren. Ein beteiligter Forschender ent-
schied sich letztendlich gegen die eigene Durchfiihrung einer solchen
DNA-Analyse (siehe Infobox 17).

Infobox 17: Subjektive Entscheidungsfindung gegen eine DNA-Analyse

Vor meiner Arbeit in diesem Forschungsprojekt hatte ich mich noch nie naher mit Herkunfts- und
Verwandtenforschung beschaftigt. Ich habe kein besonderes Interesse daran, meine geo-
grafische Herkunft zu bestimmen oder etwas Uber unbekannte Verwandte herauszufinden.
Nach wie vor glaube ich, dass die Ergebnisse solcher Tests keine grosse emotionale Wirkung
auf mich haben wirden, wie das in den Werbespots verschiedener Unternehmen oft dargestellt
wird. Meine Grundeinstellung zur Herkunfts- und Verwandtenforschung mit DNA-Tests dirfte
sich also von der des «typischen» Nutzers solcher Tests deutlich unterscheiden. Meine Moti-
vation flur das Durchfiihren eines DNA-Tests war nicht im personlichen Interesse an Herkunft
oder Verwandten begrindet, sondern vielmehr in meinem Interesse daran, das Phanomen
DTC-Gentests besser verstehen zu kénnen.

Meine personliche Entscheidungsfindung war gepragt von einem stetigen Schwanken zwischen
verschiedenen Optionen. Das begann schon bei der Auswahl des Unternehmens, bei dem ich
den Test am liebsten durchfiihren wiirde. Obwohl ich in einem ersten Durchgang schon etliche
Unternehmen auf Basis ihrer Webseite (bei beispielsweise unprofessionell wirkendem
Webseitendesign, Ubertrieben wirkenden Versprechungen, fehlenden Ausfiihrungen zu Daten-
schutz etc.) ausschliessen konnte, blieben am Schluss noch immer einige Unternehmen Ubrig,
zwischen denen ich mich nur schwer entscheiden konnte. Mein zentrales Entscheidungs-
kriterium wurde im Lauf der Projektzeit der Umgang der Unternehmen mit Datenschutz. Ein in
der Literatur oft erwahntes Szenario, das mich besonders beunruhigte, war die Mutmassung,
dass Versicherungen irgendwann genetische Daten heranziehen kdnnten, um Pramien auf ihre
Kundinnen und Kunden nach bestimmten Krankheitsbildern abzustimmen.

Nachdem ich mir alle Datenschutzerklarungen der ausgewahlten Unternehmen durchgelesen
hatte, fuhlte ich mich nicht wirklich besser informiert als vorher. Allen Unternehmen war gemein,
dass sie sich selbst als besonders vertrauenswiirdig im Umgang mit den Daten der Testenden
darstellten. Das veranlasste mich dazu, mich abseits der Unternehmenswebseiten Uber Daten-
schutzfragen zu informieren. Die Berichte und Abhandlungen von Dritten — insbesondere ein
detaillierter Bericht eines Datenschutzexperten, der grundsatzlich vor der Durchfiihrung solcher
Tests warnte, war hier ausschlaggebend — verstarkten mein schon anfangs vorhandenes
mulmiges Bauchgefiihl und bewogen mich schlussendlich dazu, keinen Test durchzufiihren.
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Der andere Forschende entschied sich hingegen, obwohl beide &hnliche
Kriterien in der Entscheidungsfindung berticksichtigten, flir die Durchflih-
rung einer derartigen Analyse (siehe Infobox 18).

Infobox 18: Subjektive Entscheidungsfindung fiir eine DNA-Analyse

Ich messe meiner entfernteren biologischen Abstammung oder Herkunft keine besondere
Bedeutung zu. Mich sprechen die Werbeslogans der Unternehmen nicht an: Welche «Wurzeln»
kann ich schon entdecken? Wie viele Wurzeln werden das denn in den letzten zigtausend
Jahren sein? Die Aussagekraft der Herkunftsanalysen schéatze ich als so limitiert ein, dass mich
wahrscheinlich selbst abwegige Ergebnisse nicht besonders irritieren wiirden. Gleichzeitig finde
ich die technische Mdoglichkeit der Sequenzierung oder Genotypisierung von DNA faszinierend
und bin gespannt darauf, wie der Prozess der Testung ablauft, auf die Haptik des Test-
equipments, die Art der Aufbereitung der Ergebnisse und die Gestalt meiner genetischen
Rohdaten.

Meine Arbeit hat mich fir die Auswirkungen und Risiken neuer Technologien wie auch der DNA-
Analyse sensibilisiert, aber grundsatzlich vertraue ich der Europaischen Union und den hier
bestehenden staatlichen Rechtslagen und Institutionen, meine Interessen und mich vor
genetischer Diskriminierung zu schitzen. Ausserdem schatze ich die Aussagekraft von DNA-
Analysen derzeit und mittelfristig fiir viele komplexere kérperliche Merkmale und Erkrankungen
als gering ein; es gibt zu viele andere Faktoren, die hier noch hineinspielen. Dennoch werde ich
die Rohdaten zwar anfordern, sie aber nicht auf Drittplattformen hochladen oder weiter-
verwenden; andere Formen der Nutzung meiner genetischen, aber vor allem anderer
personlicher Daten (etwa durch soziale Netzwerke) machen mir gréssere Sorgen als genetische
Diskriminierung.

Das letzte zur Auswahl stehende Unternehmen wirkt insgesamt seriés auf mich. Die Daten-
schutzerklarung ist zwar lang und durchaus kompliziert, ich finde aber dennoch alle Angaben,
nach denen ich suche. Die Kommunikation per E-Mail mit dem ausgewahlten Unternehmen hat
etwaige letzte Datenschutz-Bedenken geringer werden lassen. Die Antworten waren rasch da,
sind auf meine Fragen eingegangen und waren konkret.

Obwohl die grundlegenden Kriterien und betrachteten Unternehmen die-
selben waren, gingen insbesondere die Einschatzungen der zukinftigen
Verwendung und Aussagekraft der Daten zwischen den beteiligten For-
schenden auseinander. Wahrend einer den zukinftigen Zugriff von Ver-
sicherungen und die erneute Auswertung der Daten hinsichtlich gesund-
heitlich relevanter SNPs beflirchtete, hatte der andere kaum Sorgen
diesbeziiglich. Einerseits weil er die Aussagekraft genetischer Daten allein
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als fiir viele Erkrankungen gering ansah,*? andererseits weil er gentigend
grundsatzliches Vertrauen in staatliche und EU-Regulierung hatte, hier
keine Diskriminierung zuzulassen. Die Entscheidung wurde also nicht nur
aufgrund der Beurteilung des Angebots oder Unternehmens getroffen;
vielmehr speist sie sich aus einer wesentlich generelleren Einschatzung
der Mdglichkeiten von DNA-Analysen, der regulatorischen Rahmenbedin-
gungen und der Bedeutung der Gene flir das eigene Leben.

3.7.2. Bestellung und Durchfiihrung

Die Bestellung selbst dhnelte der bei Onlineshopping-Portalen: Das Pro-
dukt wird in den Warenkorb gelegt, die Bestell- und Zahlungsinformationen
werden ausgeflllt und nach Akzeptanz der Nutzungs- und Datenschutz-
bedingungen abgesendet. Die Informierung erfolgt in vergleichbarer Art
und Weise, wie bereits beschrieben wurde: Im Bestellprozess wird nur in
den umfassenden Nutzungsbedingungen auf Risiken eingegangen. Daten-
schutzaspekte werden zwar durchaus breit erértert, bleiben im Detail aber
ebenfalls immer wieder unkonkret (siehe Abschnitte 3.4 und 3.5).

Das Probenentnahmeset wurde innerhalb weniger Tage zugestellt. In ei-
nem Karton fanden sich vier Abteilungen, die mit Zahlen und Piktogram-
men die Durchfihrungsschritte vermittelten: 1.) Informations- und Einwilli-
gungsdokumente sowie eine bebilderte Anleitung, 2.) Gummihandschuhe
zur Probenentnahme, 3.) ein Probenentnahmeset bestehend aus einem
Kunststoffstabchen fir den Wangeninnenabstrich, einem Proberdhrchen
und einem Stabilisator sowie 4.) ein Versandbeutel.

Die Probenentnahme erfolgte gemass englischsprachiger Anleitung und
einem Video auf der Unternehmenswebseite. Die Nutzungsbedingungen
enthielten ein Feld, in dem in die weitere Verwendung der genetischen und
personlichen Daten flr Forschungszwecke (breite Einwilligung in For-
schungsvorhaben) mittels Ankreuzens eingewilligt werden konnte. Die
Entnahme wurde mittels Wangeninnenabstrichs durchgefiihrt: Ein Ende
des Probestabchens war etwas breiter, flach und leicht aufgeraut mit eini-
gen Rillen. Dieses Ende wurde mehrere Minuten lang Uber die Mund-

42 Zum Beispiel fur komplexe Erkrankungen wie Herz-Kreislauf- oder viele Krebserkrankungen,
bei denen aussere Einflisse und Lebensstilfaktoren neben den Genen wichtig sind.
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schleimhaut gerieben, um Kérperzellen zu entnehmen. An einer vordefi-
nierten Sollbruchstelle wurde es vom Rest des Stabchens direkt in das
Proberdhrchen abgetrennt. Der Stabilisator wurde beigefliigt und das Rohr-
chen verschlossen. Der Tester brachte drei mitgelieferte Barcode-Sticker
auf zwei der Nutzungsbedingungen und auf das Proberdéhrchen auf. Nach
der Onlineregistrierung mittels Barcode wurde das Set mit einem unter-
zeichneten Formular verpackt und einige Tage spater von einem Versand-
dienstleister abgeholt. Nach der Bestellung verschickte das Unternehmen
kontinuierlich «Statusanderungen» per E-Mail, unter anderem (ber den
Versand des Testkits, die Registrierung der Probe oder den Start der DNA-
Analyse.

Im Zuge der Selbsttestung kam es zunachst zu einer unerwarteten Unter-
brechung. Ein Monat nach dem Rulckversand der Probe kam ein E-Mail
Uber einen Fehler im Analyseprozess: Die Probe genlige nicht den Quali-
tatsmassstaben des Labors, da zu wenig DNA extrahiert werden koénne.
Daraufhin wurde nach Riicksprache und einigen Wochen Wartezeit ohne
zusatzliche Kosten ein weiteres Probenentnahmeset geschickt, diesmal fiir
eine Speichelprobe. Anders als bei dem ersten Versuch bestand das Pro-
benentnahmeset diesmal aus einem grésseren Rdéhrchen, bereits gefillt
mit einer Stabilisationsflissigkeit, sowie einem Trichter flr die Speichel-
abnahme. Die Probenentnahme wurde wieder genau entlang der beilie-
genden Anleitung vorgenommen. Diesmal musste genligend Speichel in
das Rohrchen gespuckt werden und dann durch Schitteln mit dem Stabili-
sator vermischt werden. Das Proberdhrchen wurde dann inklusive erneuter
Einwilligungserklarung und Barcode retourniert.

3.7.3.  Erhalt der Ergebnisse

Etwa sieben Wochen nach dem Riickversand wurden die Ergebnisse als
PDF-Dokument Gbermittelt und der Hinweis gegeben, sich bei Fragen an
den Kundinnen- und Kundenservice zu wenden:

Die Einleitung des Dokuments geht allgemein auf die Analyse ein, etwa
welche Art von DNA (atDNA) und wie viele Marker (700 000) daflr ver-
wendet wurden. Der Zeithorizont ist nur vage angegeben («hunderte bis
tausende Jahre») und auch die entsprechende Datenbank und Analyseme-
thode nur rudimentar angeschnitten («grosse Datenbank an Markerny).
Auf Unsicherheiten und Ungenauigkeiten wird hingewiesen, etwa dass
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unterschiedliche Methoden der Berechnung zu unterschiedlichen Ergeb-
nissen fihren kénnen und auch die gegebenen Resultate nur statistische
Annaherungen sind. Sie werden jedoch zugleich relativiert, indem auf den
hohen Detailgrad der Analyse hingewiesen wird.

Den Hauptteil des Berichts machen Landkarten mit unterschiedlichem
Ausschnitt und Massstab aus, in denen die Herkunftskontinente, -lander
und -regionen farblich markiert sind (dhnlich Abb. 5, S. 73). Oberhalb jeder
Karte werden die Ergebnisse in prozentuellen Anteilen wiedergegeben. Die
Darstellung geht dabei seitenweise von einer globalen, iber eine kontinen-
tale hin zu einer regionalen Erlauterung der Herkunft:

Zunachst wird die Herkunft aus globaler Perspektive dargestellt. Im
vorliegenden Fall wird eine zu 100 Prozent europaische Herkunft an-
gegeben und eine Weltkarte entsprechend eingefarbt dargestellt.*3

Darauf folgt eine Europakarte, die entlang derzeitiger nationaler Gren-
zen die Herkunft nach Landern prozentual aufgliedert und grafisch
darstellt. Der Bericht identifiziert etwa grossere Herkunftsanteile wie
40 Prozent Deutschland, 20 Prozent Belgien oder 15 Prozent Frank-
reich sowie kleinere Anteile zwischen 0,1 und 4 Prozent fir sieben an-
dere Lander quer Uber Europa verstreut.**

Weitere Karten markieren Regionen innerhalb der bereits zuvor identi-
fizierten europaischen Lander (etwa Wallonien oder Niederbayern) mit
grosseren und kleineren Kreisen und geben deren prozentuelle Anteile
an der Herkunft an. Auch hier schwankt die Bandbreite von Uber
30 Prozent bei manchen Regionen bis hin zu Regionen mit Anteilen
unter einem Prozent.

4 Als Europa wurden dabei alle iblicherweise zu Europa zéhlenden Lander miteinbezogen

(also etwa auch entfernt liegende politisch zu Europa gezahlte Gebiete wie die Kanarischen
Inseln oder Island) sowie das gesamte Russland, auch der haufig zu Asien gezahlte Teil.

4 Prozent- und Landerabgaben wurden hier geringfligig verandert, um Privatsphére zu wah-

ren.
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Infobox 19: Reflexion der Selbstbeobachtung: wenig Gberraschende Ergebnisse

Die Probenentnahme war durchaus interessant; in unserer Disziplin werden nie Roéhrchen,
Stabilisatoren oder Barcodes genutzt. Zunachst Uberraschte mich, wie schnell und einfach alles
ablief — bis zum «sequencing error», der dann doch relativ viel Verzégerung und Kommu-
nikation mit dem Unternehmen nach sich zog. Mit der langeren Dauer des Wartens wurde ich,
entgegen meiner urspriinglichen Haltung, doch gespannt auf die Testergebnisse. Der Bericht
war dann aber enttduschend unspektakular: 100 Prozent Herkunft aus Europa und sonst keine
héheren Herkunftsanteile, die ich mir basierend auf meiner bekannten Familiengeschichte nicht
auch so rekonstruieren konnte. Und bei den Angaben von Anteilen im niedrigen Prozentbereich
erinnere ich mich an die Aussage eines Populationsgenetikers aus einem Interview (Inter-
view 4): «Weil eben sich Europa so homogenisiert hat, dass im Prinzip heutige Franzosen und
Deutsche und Polen und Tschechen und so weiter so eng beieinander liegen, dass man das
schwer auflésen kann».

Die Nachfrage nach den Rohdaten wurde prompt erledigt; die widersprichlichen Erlauterungen
der Aussagekraft weiterer Analysen dieser Daten sind jedoch verwirrend (siehe Erlauterung im
Text unten). Die Formatierung der Daten ist einfach gehalten: Es sind tabellarisch geordnete
Zeichenketten, bei denen ich einzelne Zeichenketten benennen kann (z. B. die Basenpaare
(A, C, G, T) des Genotyps). Gleichzeitig kdnnte ich sogar einzelne SNPs gezielt heraussuchen
und meinen dementsprechenden Genotyp im Internet nachschlagen — inklusive der Méglichkeit
einer auch medizinisch-diagnostischen Interpretation. Diese Mdglichkeit verfolge ich jedoch
nicht weiter.

Auf Nachfrage sendete das Unternehmen innerhalb eines Tages die Roh-
daten der DNA-Analyse als einfache Textdatei zu. Die erlduternden Texte
zu diesen Daten weisen ebenfalls auf mogliche Abweichungen zwischen
unterschiedlichen Gentests aufgrund der Analysemethoden hin. Ausser-
dem wird unterstrichen, dass die Rohdaten sicher verwahrt werden sollten
und beim Hochladen der Daten zu Drittplattformen (siehe Abschnitt 3.1.3)
deren Sicherheits- und Datenschutzbestimmungen beriicksichtigt werden
sollten. Von einer Nutzung derartiger Dienste wird nicht abgeraten, jedoch
weist das Unternehmen jegliche Haftung fir negative Folgen zurtick. Die
Beschreibung der Aussagekraft etwaiger weiterfuhrender Analysen dieser
Daten ist in den begleitenden Texten jedoch zum Teil widersprichlich: In
der E-Mail-Nachricht schreibt ein Servicemitarbeiter, dass die Datei Infor-
mationen beinhalte, die fiir Medizinerinnen und Mediziner sowie Spezialis-
tinnen und Spezialisten «sehr nitzlich» sein konnten. Der Text impliziert
somit eine medizinisch-diagnostische Aussagekraft. Die Datendatei selbst
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beinhaltet eine Einleitung, in der angegeben wird, dass die Daten nur fir
Forschungs-, Bildungs- und Informationszwecke geeignet sind und nicht
fir «medizinische Diagnosen, klinische oder andere Nutzung».

Nach dem Erhalt der Ergebnisse und der Rohdaten wurde durch den For-
schenden eine Léschung der Daten beantragt.

3.7.4. Resiimee der Selbstbeobachtung

Die Selbstbeobachtung hat zu einer noch intensiveren persénlichen Ausei-
nandersetzung mit den untersuchten DTC-Gentests gefihrt, als dies im
Rahmen der Studie sonst moglich gewesen wére. Die Ubernahme der
Rolle eines (potenziellen) Kunden hat das subjektive Erleben und die indi-
viduellen Gedankengange hervortreten und die Forschenden tatsachlich in
dieses Anwendungsfeld «eintauchen» lassen (siehe Infobox 20 fir ein
Fazit).

Infobox 20: Fazit der Selbstbeobachtung

Die Durchfiihrung des DTC-Gentests war einerseits eine interessante Erfahrung. Die Prozesse
des Recherchierens und Abwagens haben verdeutlicht, wie wir mit Fragen des Datenschutzes
im Internet umgehen. Aber auch, welche personlichen Schllisse ich aus meiner eigenen
Beurteilung der Bedeutung der Genetik und Biologie fir mich ziehe. Andererseits waren die
gegebenen Ergebnisse und die von mir daraus gezogenen Erkenntnisse fiir mich wenig
spannend und von geringem Interesse. Vielleicht fiele mein letztendliches Urteil anders aus,
ware mein Interesse an Genealogie starker. Vielleicht ware eine historische Kontextualisierung
oder zusatzliche «klassische Genealogie» vonndten, um den Ergebnissen Spannendes zu
entlocken. Aber so sehe ich fiir mich personlich keinen weiteren Bedarf an DTC-Gentests zur
Herkunftsanalyse.

Die Reflexion der Selbstbeobachtung hat deutlich werden lassen, dass
sogar wohlinformierte und recherchekompetente Kundinnen und Kunden in
ihrer Auseinandersetzung mit den Unternehmen an Informationsgrenzen
stossen, die sich aus der Informationspolitik der Unternehmen selbst erge-
ben. Die Komplexitat der Datenschutzbestimmungen und der Materie Da-
tenschutz insgesamt flhrte zu einer zwar reflektierten, aber letztendlich
niemals wirklich umfassend informierten Einwilligung in die jeweiligen Da-
tenpraktiken des Unternehmens. Dies stellt jedoch kein Spezifikum von
DTC-Gentests dar, auch wenn die dabei erhobenen Daten mitunter sensib-
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ler als andere Daten sind. In Bezug auf die Wahl eines Unternehmens
sticht das subjektive Moment in der letztendlichen Entscheidung hervor:
Zwar konnen viele Bewertungskriterien aufgestellt werden, die Umsetzung
dieser Kriterien in der Beurteilung eines Angebots und daraus folgende
Praktiken werden dennoch immer zum Teil «aus dem Bauch heraus», auf-
grund schwer festzumachender, subjektiver Faktoren getroffen. Diese be-
treffen nicht nur die Dienstleistung selbst, sondern die Beurteilung der ge-
sellschaftlichen Rahmenbedingungen in einem grésseren Ausmass.

3.8. Diskussion

Unternehmen bieten unterschiedliche DTC-Gentests fur Herkunfts- und
Verwandtenforschung an. Die Herkunftsanalysen sind vor dem Hintergrund
vielfaltiger konzeptioneller Entscheidungen und Referenzdaten zu sehen.
So «fixiert» die eigene DNA sein mag, so flexibel gestaltet sich die DNA-
Herkunftsanalyse. Die Herkunft ist nicht nur als vielfaltig, sondern auch
abhangig von wandelbaren Grundannahmen, Auswertungsmethoden so-
wie Konstruktionsweisen und vom Umfang der Referenzgruppen fiir den
DNA-Abgleich zu verstehen. Eine kritische Reflexion nicht nur der Identifi-
kation von Abstammung mittels Analyse der DNA, sondern auch das kriti-
sche Hinterfragen der Konstruktion scheinbar abgegrenzter Herkunfts-
gruppen ist in der Rezeption der Ergebnisse derartiger Gentests angezeigt.
Die Bedeutung und das Verhaltnis von sozialen und biologischen Katego-
rien von Herkunft und Verwandtschaft sind grundlegend zu reflektieren.

Die Charakterisierung von DTC-Gentests fur Herkunfts- und Verwandten-
forschung als «Unterhaltung» ist problematisch. Die Grenzen zwischen
den haufig als «nicht medizinisch» kategorisierten Gentests fur Herkunfts-
und Verwandtenforschung und «medizinischen» Gentests zur Diagnose
von Erkrankungspradispositionen verschwimmen insbesondere wegen des
Angebots auf Drittplattformen fiir die Reanalyse von DNA-Rohdaten. Dar-
Uber hinaus ist der Unterhaltungscharakter der DTC-Gentests ebenso auf-
grund der unter Umstanden weitreichenden Auswirkungen der Herkunfts-
oder Verwandtenidentifikation in Zweifel zu ziehen. Nicht nur kdnnen
soziale Beziehungen durch unbeabsichtigte oder intendierte Elternschafts-
tests unter Druck geraten, die Gentests kénnen auch zur Verunsicherung
der Identitat von Getesteten flihren oder auf gesellschaftlicher Ebene ras-
sistisches Denken beférdern. Ausserdem ware es mdoglich, dass soziale
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Formen der Vergemeinschaftung im Angesicht genetischer «Fakten» mar-
ginalisiert werden. Die Nutzung der produzierten DNA-Daten flr forensi-
sche, medizinische oder wissenschaftliche Zwecke weist ausserdem
«ernsthaftere» Zige auf, als dies von Mitteln der «Unterhaltung» erwartet
werden wirde. Das Ausmass derartiger negativer Auswirkungen ist in Er-
mangelung entsprechender umfangreicher empirischer Studien ungewiss.
Zwar existieren eine ganze Reihe von Einzelbefunden und qualitativen
Untersuchungen, die auf derartige Implikationen von DTC-Gentests hin-
weisen, basierend darauf lasst sich aber keine Aussage Uber deren breite-
re gesellschaftliche Bedeutung treffen. Dabei ist auch offen, wie Kundinnen
und Kunden mit der zeitlichen und raumlichen Vielfaltigkeit von Herkunft
umgehen, wie sie Uberraschende Resultate verstehen, welche Bedeutung
diese fur ihr Leben und ihren sozialen Kontext erhalten und welche prakti-
schen Auswirkungen diese haben.

Ahnlich verhalt es sich mit der Frage nach dem Verstandnis der Kundinnen
und Kunden derartiger Gentests. Die Unternehmen bieten zwar umfassen-
de Informationen zu genetischen und technischen Grundlagen sowie der
Durchfihrung der Gentests an, Limitierungen und negative Auswirkungen
werden jedoch in einem geringen Ausmass thematisiert. Einen Grossteil
der Informationen erhalten die Kundinnen und Kunden ausserdem nur Uber
aktive Recherche auf den Webseiten. Ob das im Bestellvorgang vermittelte
Wissen — etwa in Nutzungsbedingungen — ausreichend und konkret genug
ist oder wie es rezipiert und verstanden wird, dazu bedarf es weiterer wis-
senschaftlicher Untersuchungen. Das Fehlen professioneller personlicher
oder telefonischer Unterstiitzung (in den Schweizer Landessprachen) bei
den meisten Unternehmen ist generell als kritisch zu bewerten, insbeson-
dere mit Blick auf Unklarheiten oder Stresssituationen, die sich aus un-
erwarteten Ergebnissen ergeben kdnnen.

Im Rahmen von DTC-Gentests liefern Kundinnen und Kunden den Unter-
nehmen eine Vielzahl von sensiblen genetischen und persénlichen Daten.
Wahrend viele der angebotenen Dienstleistungen, das Geschéaftsmodell
der Unternehmen und weiterfiihrende Nutzungsszenarien gerade auf diese
bereitgestellten Daten aufbauen, ist der Schutz der Daten fiir das getestete
Individuum und verwandte Personen wichtig. Die hier analysierten DTC-
Gentestunternehmen informieren zwar grundsatzlich Gber die Datensamm-
lung und -nutzung, jedoch bleiben die Informationen —etwa zu Sicher-
heitsstandards — immer wieder unkonkret und wenig detailliert. Eine Ein-
schatzung des Schutzes der Daten vor unbefugtem Zugriff, aber auch der
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Privatsphare aufgrund der durch das Unternehmen vorgesehenen Daten-
verwendung ist deshalb schwer maéglich.

Von einem Informationsdefizit betroffen ist auch die Einwilligung in die
Bereitstellung der eigenen Daten in die Forschung, die eine initial relativ
breite Einwilligung zu unterschiedlichen und unspezifischen Forschungs-
vorhaben darstellt. Je nach Konzept der informierten Einwilligung kann
dies mitunter als unzureichend gesehen werden. Die Mdglichkeit der Re-
identifizierung von Forschungsteilnehmenden wird zwar allgemein als Risi-
ko angegeben, die Wahrscheinlichkeit dafiir und Auswirkungen davon blei-
ben aber schwer zu fassen. Die angesprochenen Sachverhalte in Bezug
auf Informierung, Betreuung und Einwilligung treffen im besonderen Masse
auf Minderjahrige zu. lhre Gentestung wird zwar vermittelst der Einwilli-
gung der Erziehungsberechtigten erméglicht, jedoch fehlen Mechanismen
zur Uberpriifung der Legitimitat dieser Einwilligung. Darlber hinaus stellen
sich Fragen hinsichtlich ihrer Einwilligung in Forschungszwecke und wie
diese Einwilligung (erneut) eingeholt werden muss.

Der Blick auf kritische Aspekte dieser DTC-Gentests und moglicher negati-
ver Auswirkungen darf aber auch nicht deren positives Potenzial missach-
ten. Sie kénnen durchaus positiv zum Selbstverstadndnis und zur eigenen
Identitat beitragen und durch den Verwandtenabgleich kdnnen soziale
Kontakte und Beziehungen mit unbekannten oder verlorengegangenen
Verwandten und Familienmitgliedern hergestellt werden. Adoptierten,
Spendekindern oder anderen Personen, die ihre biologischen Eltern oder
Elternteile nicht kennen, bieten diese DTC-Gentests Anhaltspunkte in ihrer
Suche nach ihrer leiblichen Abstammung. Dariber hinaus kann argumen-
tiert werden, dass Uber die Nutzung der DTC-Gentests unter Umstanden
eine tiefergehende Beschaftigung mit Biologie und Genetik, aber auch der
Menschheitsgeschichte stattfindet. Ausserdem besteht die Chance einer
Horizonterweiterung durch die Beschaftigung mit entfernteren Verwandten
oder den Regionen der eigenen Herkunft. Und grundsatzlich kénnen DTC-
Gentests und die im Zuge dessen generierten und verfligbaren DNA-
Rohdaten als Ermachtigung des Einzelnen in einem ansonsten umfassen-
der regulierten Gesundheits- und Wissenschaftssystem gesehen werden.

Die grossangelegte Datensammlung kann auch eine Chance flur wissen-
schaftliche Forschung und medizinische Entwicklungen darstellen oder in
Ermittlungen in Kriminalfallen helfen; zwar kdnnen die rechtlichen und ethi-
schen Implikationen einer derartigen (Zweit-)Verwendung der Daten, die



144 Neue Anwendungen der DNA-Analyse: Chancen und Risiken

Vorgehensweise und mogliche nicht intendierte Auswirkungen diskutiert
werden, die dahinterliegenden Ziele (beispielsweise Entwicklung von The-
rapien, ldentifikation von Verdachtigen und Festnahmen von Straftaterin-
nen und -tatern) werden aber wahrscheinlich von vielen als positiv erach-
tet.

Die Revision des GUMG (2018), die voraussichtlich 2021 in Kraft gesetzt
wird (Bundesamt fir Gesundheit BAG, 2020), wird unter Umstanden fur
Konsumentinnen und Konsumenten wie auch DTC-Gentestunternehmen in
Bezug auf einige hier angesprochene Punkte Veranderungen bringen.



4. DTC-Lifestyle-Gentests

Elena Kinz, Brigitte Gschmeidler und Simone Schumann

Kurz & knapp

. In der Schweiz kénnen DTC-Lifestyle-Gentests Uber das Internet oder nieder-
gelassene Vertriebspartner wie Apotheken, Ernahrungsberatung oder Fitnesscenter
bezogen werden.

. Neben Ernahrungs- und Sport-Genanalysen bieten diese unter anderem Wellness-,
Personlichkeits- oder Intelligenzgenanalysen an.

. Die Grenzziehung zwischen medizinischen und nicht medizinischen genetischen
Analysen ist nicht einfach und wird unterschiedlich vorgenommen. Auch wenn Life-
style-Genanalysen als nicht medizinische Tests vermarktet werden, konnen sie
medizinisch relevante beziehungsweise erkrankungsbezogene Informationen liefern.

. Die Limitationen heute frei erhéltlicher Lifestyle-Analysen liegen insbesondere im
Bereich der wissenschaftlichen Validitat verwendeter genetischer Marker. Deren
Aussagekraft und Analyse ist zum Teil umstritten, da Ursachen fir Phanotypen oft nicht
in einzelnen Genen liegen, sondern mehrere Gene und Umweltfaktoren relevant sind.

. Die Aufbereitung der Daten und die Vermittlung der Ergebnisse sind essenziell fir das
Verstandnis. Fehlt eine personliche Beratung, kdnnen Herausforderungen fiir Konsu-
mentinnen und Konsumenten entstehen.

Die heutige Gesellschaft wird zunehmend proaktiver im persoénlichen Ge-
sundheitsmanagement, nicht zuletzt, weil immer mehr Méglichkeiten exis-
tieren, sich iber den eigenen Gesundheitszustand unabhangig von Exper-
tinnen und Experten zu informieren (Plothner, Klora, Rudolph, & Graf Von
Der Schulenburg, 2017). Noch geringere Barrieren als bei medizinisch
relevanten Fragestellungen sind im Lifestyle-Bereich zu beobachten, wo es
mittlerweile moglich ist, die eigenen Gene ohne arztliche Einbindung ana-
lysieren zu lassen. Diese als DTC-Gentests vermarkteten Lifestyle-DNA-
Analysen werden immer beliebter, beispielsweise um auf genetische DNA-
Variationen zugeschnittene Ernahrungsempfehlungen oder Einschatzun-
gen der genetisch bedingten koérperlichen Leistungsfahigkeit zu erhalten
(Guasch-Ferré, Dashti, & Merino, 2018). Auch genetische Analysen von
Intelligenz, der Fahigkeit zu entgiften oder Gentests, die Uber die Zellalte-
rung (Anti-Aging-Gentests) Aufschluss geben sollen, lassen sich dem Be-
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reich DTC-Lifestyle-Gentests zuordnen und werden angeboten. Trotz ihrer
Nahe zum Medizinischen werden sie als nicht medizinische Genanalysen
oder sogar Unterhaltung vermarktet, was bereits hinsichtlich der Gentests
zur Herkunfts- und Verwandtschaftsforschung hinterfragt wurde.

Infobox 21: Lifestyle und Genetik

Als Lifestyle bezeichnet man die Lebensgestaltung einer Person oder Gruppe. Der Lebensstil ist
die Art und Weise der Lebensfiihrung, welche sich in Verhaltensmustern im privaten und
beruflichen Kontext manifestiert. Er driickt sich in Meinungen und Einstellungen ebenso aus wie
in Interessen, Aktivitaten und darin, wie das zur Verfligung stehende Einkommen genutzt wird,
und spiegelt dabei das Selbstversténdnis einer Person wider. Beeinflusst wird der Lebensstil
etwa durch Kultur, Familie und soziale Zugehorigkeit. Lifestyle zeigt sich ebenso im Umgang mit
der eigenen Gesundheit und pragt sich beispielsweise in gesundheitsorientiertem Verhalten
aus. Man weiss heute, dass Gene den Lebensstil beeinflussen und umgekehrt. Dabei sind vor
allem jene Interaktionen belegt, die sich von epidemiologischen Studien ableiten lassen. Meist
werden dabei die Interaktion von Nahrstoffen und Lebensstilkomponenten wie Sport oder
Rauchen mit der genetischen Veranlagung fiir kardiometabolische Erkrankungen, Adipositas
oder Typ-2-Diabetes-Mellitus untersucht (Ahmad, Varga, & Franks, 2013; Franks, Pearson, &
Florez, 2013).

Das Wissen Uber die Analyse und Interpretation von fur Lifestyle-Gentests
verwendeten Markern liefern hypothesenfreie genomweite Assoziations-
studien (GWAS) beziehungsweise Studien aus wissenschaftlichen Diszip-
linen wie der Erndhrungsgenetik. Die Differenzierung von DTC-Gentests in
medizinische und nicht medizinische ist jedoch komplex und der mdgliche
Zusammenhang von Erndhrung sowie anderen Lebensstilfaktoren mit Er-
krankungen beschaftigt die Gesetzgebung und wirft ethische Fragen zu
DTC-Lifestyle-Gentests auf. Das revidierte Schweizer Bundesgesetz Uber
genetische Untersuchungen beim Menschen (GUMG 2018)*® unterscheidet
zwischen Tests «im medizinischen Bereich» und «ausserhalb des medizini-
schen Bereichs» (siehe auch Kapitel 6). Genetische Analysen im medizini-
schen Bereich sind in der Regel mit einer arztlichen Konsultation verbun-
den. Es stellt sich jedoch die Frage, inwiefern sich dies bei internationalen

45 Dieses ist bereits verabschiedet und tritt voraussichtlich 2021 in Kraft.
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Onlinebestellungen gewahrleisten lasst oder ob diesbezigliche Regelun-
gen umgangen werden kdnnen.*

Das Kapitel widmet sich DTC-Lifestyle-Gentests, die im Kontext Ernah-
rung, Fitness und Wellness durchgefiihrt werden und sich im Naheverhalt-
nis zu Gesundheitsanalysen bewegen.*” Zunéchst wird ein Uberblick tber
das Angebot an DTC-Lifestyle-Gentests von Unternehmen, die Analysen in
der Schweiz anbieten oder in die Schweiz liefern, gegeben. Dabei wird
vorrangig auf die Inhalte der Analysen sowie dargebotene Informationen
eingegangen und es werden technische und wissenschaftliche Limitatio-
nen der Tests besprochen (Abschnitt 4.1). Weiters werden Aspekte der
Kommunikation, Information und Beratung durch die Unternehmen be-
leuchtet (Abschnitt 4.2). In der Folge werden sowohl die potenziell positi-
ven und negativen Auswirkungen derartiger Tests fur Konsumentinnen und
Konsumenten, aber auch Chancen und Risiken in einem weiteren gesell-
schaftlichen Kontext erortert (Abschnitt 4.3). Schliesslich werden die Er-
gebnisse eines analytisch aufgearbeiteten Selbstversuchs zu DTC-Life-
style-Gentests dargelegt und kritische Aspekte aus Konsumentinnen- und
Konsumentenperspektive gemeinsam mit den Erkenntnissen der anderen
Untersuchungsschritte diskutiert (Abschnitte 4.4 und 4.5).

4.1. Das Angebot an DTC-Lifestyle-Gentests

Die unter dem Begriff «Consumer Genomics» gefassten DTC-Gentests
haben zu einer sogenannten «Lifestylisation» des Gesundheitsbereichs
beigetragen (Lucivero & Prainsack, 2015), was zur Folge hat, dass Kate-

46 |m internationalen Diskurs werden DTC-Gentests demgegeniiber haufig in gesundheits-
bezogene und nicht gesundheitsbezogene DTC-Gentests eingeteilt. Beispielsweise unter-
scheiden Plothner et al. (Pl6thner et al., 2017) Herkunfts- oder Verwandtschaftstests als
nicht gesundheitsbezogene DTC-Gentests von gesundheitsbezogenen Gentests, unter die
ihrer Ansicht nach auch DTC-Lifestyle-Gentests (Ernahrung, Leistung etc.) fallen. Phillips
et al. (Phillips, 2016) unterscheiden ebenfalls die Kategorien Gesundheit (inklusive DTC-
Erndhrungs-Gentests) von Tests zur Herkunfts- und Verwandtenforschung. Sie verwenden
DTC-Lifestyle-Gentests jedoch nicht als Kategorie, sondern unterscheiden athletische
Fahigkeiten oder Talent als eigene Kategorien.

47 Fur einen Uberblick tiber die genutzten Methoden siehe Kapitel 1 des Berichts.
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gorien wie medizinisch/nicht medizinisch, gesundheitsbezogen/nicht ge-
sundheitsbezogen und letztendlich auch Wissenschaft und Unterhaltung
zunehmend verschwimmen. Eine deutsche Studie (Schaper, Woéhlke, &
Schicktanz, 2019) zeigt, dass die Unterscheidung des DTC-Gentest-
Angebots von Krankheitsrisikoanalysen und Lifestyle-DTC-Gentests Pro-
bandinnen und Probanden vor Herausforderungen stellt. Generell gilt in
der Schweiz: DTC-Lifestyle-Gentests kdnnen gesundheitsbezogen sein,
sind aber keine medizinischen Genanalysen. Laut revidiertem Schweizer
Bundesgesetz Uber genetische Untersuchungen beim Menschen (GUMG
2018) fallen sie unter «genetische Untersuchungen ausserhalb des medi-
zinischen Bereichs». Diese inkludieren Analysen von physiologischen Ei-
genschaften, deren Kenntnis die Lebensweise beeinflussen kann, oder
persdnlichen Eigenschaften wie Charakter, Verhalten, Intelligenz, Vorlie-
ben oder Begabungen. Da sie nicht direkt mit einer Erkrankung in Verbin-
dung stehen, bedirfen sie keiner arztlichen Konsultation und dirfen auch
von anderen Gesundheitsfachpersonen verkauft werden (Art. 34 GUMG
2018). In den zum Zeitpunkt der Studie in Vernehmlassung befindlichen
Erlauterungen zur Totalrevision der Verordnung Uber genetische Unter-
suchungen beim Menschen (GUMV 2020) sind folgende Berufsgruppen
genannt: Apothekerinnen und Apotheker, Drogistinnen und Drogisten, Er-
nahrungsberaterinnen und Ernahrungsberater, Physiotherapeutinnen und
Physiotherapeuten, Psychologinnen und Psychologen sowie Arztinnen und
Arzte.

Wahrend vor allem Schweizer Lifestyle-Gentestunternehmen auf Basis der
landesspezifischen Gesetzeslage den Weg uber Vertriebspartner, also
Gesundheitsfachpersonen gehen, stehen den Schweizer Konsumentinnen
und Konsumenten durch die Méglichkeiten einer Bestellung von DTC-
Gentests Uber das Internet viele Turen offen. Aus diesem Grund wurden
sowohl Schweizer Unternehmen als auch Unternehmen, die Uber das In-
ternet an Schweizer Endverbraucherinnen und -verbraucher liefern, fur die
vorliegende Analyse ausgewahlt. Es ist festzuhalten, dass in weiterer Fol-
ge von DTC-Gentests nicht nur im engeren Sinne bei Online-Bezug
gesprochen wird, sondern auch bei Bezug Uber niedergelassene Ver-
triebspartner. In diesem Kontext sind mit DTC-Gentests jene Tests ge-
meint, die kommerziell vertrieben werden und deren Marketing sich direkt
an Konsumentinnen und Konsumenten richtet.
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Die vorliegende Untersuchung nahm keine gesamte Marktanalyse des
Angebots an DTC-Lifestyle-Gentests vor. Im Zuge der systematischen Re-
cherche fur diesen Bericht wurden acht Unternehmen naher beleuchtet, die
DNA-Analysen im Lifestyle-Bereich anbieten und in die Schweiz liefern
beziehungsweise die in der Schweiz Uber Vertriebspartner Tests verkau-
fen. Vier der Anbieter sind Schweizer Unternehmen, vier weitere haben
den Unternehmenssitz im Ausland. Alle recherchierten US-amerikanischen
Unternehmen lieferten zum gegenwartigen Zeitpunkt keine direkt gesund-
heits- beziehungsweise krankheitsbezogenen Gentests in die Schweiz.
Denn die meisten Lifestyle-Tests von US-amerikanischen Firmen analysie-
ren auch diagnostische und pradiktive Krankheitsgene, was in der Schweiz
nur auf Veranlassung eines Arztes oder einer Arztin erlaubt ist. Die Umge-
hung der Versandbedingungen fir diese Gentests ist bei Onlinekauf nicht
einfach so mdglich; in Europa kdnnen lediglich Lander ausgewahlt werden,
deren Gesetzeslage die Zustellung und Durchfiihrung des jeweiligen Tests
erlaubt. Was jedoch mdglich ist, ist die Durchfliihrung von Herkunfts- und
Verwandtschaftsgentests und die damit verbundene Akquise von Roh-
daten, die potenziell fir andere Analysen (Reinterpretation durch Drittan-
bieter) eingesetzt werden konnen (siehe Abschnitt 4.1.7). Interessanter-
weise werden jedoch auch von europaischen Onlineanbietern DTC-
Lifestyle-Gentests in die Schweiz verkauft, die krankheitsbezogene Infor-
mationen liefern (siehe Abschnitt 4.1.6.).

Um die Breite des Angebots darzustellen, wurden auch DTC-Personlich-
keits-Gentests beziehungsweise DTC-Gentests zur Testung des Poten-
zials von Kindern betrachtet. Ausserdem wurde ein deutsches Unterneh-
men ausgewahlt, das sowohl Lifestyle- als auch medizinische DTC-
Gentests online an Kundinnen und Kunden vertreibt. Ein weiterer Schwei-
zer Anbieter, der Uber seine Webseite den Vertrieb von medizinischen und
Lifestyle-Genanalysen bewirbt, aber laut Webseite alle Tests nur tGber Me-
dizinerinnen und Mediziner weitergibt, wurde als Spezialfall in die Analyse
eingebunden.

Tab. 6 kategorisiert das Angebotsspektrum: Die gelisteten genetischen
Marker stellen Beispiele dar, die Liste erhebt keinen Anspruch auf Voll-
standigkeit und nicht auf alle Marker kann in dieser Studie naher einge-
gangen werden.



150 Neue Anwendungen der DNA-Analyse: Chancen und Risiken

Tab. 6: Kategorisierung der DTC-Lifestyle-Gentests

Kategorie Beispiele an inkludierten Marker-Genen

| Ernadhrung und Gewicht | Stoffwechsel- und Gewichtsgene, Hunger-
beziehungsweise Appetitgene

Il Wellness Entgiftungsgene, Langlebigkeitsgene beziehungs-
weise Telomerlangengene («Anti-Aging-Geney),
Stressgene, Schlafgene («Morgen/Abendmensch-
Gene»), Hautgene, Haarverlustgene

" Sportliche Leistung Muskelgene, Durchblutungsgene

v Sonstige Personlichkeitsgene, Intelligenzgene, Lernfahig-
keitsgene, Aufmerksamkeitsgene, epigenetische
Modifikationen

* Potenzial fur implizite Gene fir Nahrungsmittelintoleranzen, Blutdruck-
erkrankungsbezogene gene, Statingene, Thrombosegene, Hamochromato-
Informationen segene, Gene von Entziindungsmediatoren

** Drittanalysen Angebot und Reinterpretation von bestehenden

DNA-Analysen (z. B. aus 23andme-Sequenzierung)

Quellen: Eigene Darstellung auf Basis der Web- und Subseiten von: ProGenom
(2019), Soledor/DNAweightcontrol (DNAweightcontrol, 2019), Gene Predictis (2019),
Karmagenes (2019b), GenePlanet (2019b), DNAfit (2019), bio logis (2019), MIADNA
(2019). Erlauterung: Die mit * und ** bezeichneten Gruppen stellen keine Kategorien
fur sich dar, sondern stehen als Zusatz zu den Kategorien |-1V. Statingene: Statine
sind Medikamente gegen hohe Cholesterinwerte, deren Wirksamkeit und Neben-
wirkungen auch genetische Ursachen haben; Thrombosegene: eine auch genetisch
bedingte Gerinnungsstérung; Hamochromatosegene: Hdmochromatose ist eine
Eisenspeicherkrankheit; Reinterpretation: Auswertung vorhandener Rohdaten.

Das Angebotsspektrum zeigt, dass sich immer wieder Marker in den Ana-
lysen finden, die (implizit) erkrankungsbezoge Informationen liefern (siehe
Abschnitt 4.1.6). Weiters wird die Reinterpretation bestehender DNA-
Rohdaten durch ein européisches Unternehmen angeboten. Solche Dritt-
analysen sind moglich, wenn jemand bereits Uber Daten aus einem vor-
angegangenen Test verfligt, bei dem nicht nur bestimmte Marker, sondern
grossere Teile oder das ganze Genom analysiert worden sind. Dann
mussen nur noch die DNA-Rohdaten der Erstanalyse fir diverse Auswer-
tungen hochgeladen werden und ein weiterer Test eribrigt sich (siehe
Abschnitt 4.1.7).
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Tab. 7: Analysierte Anbieter von DTC-Lifestyle-Gentests

Unternehmen Kategorie/Name | Unternehmenssitz
ProGenom (assoziiert mit Novogenia I-IV* / DNA CH (DE)

GmbH (AT)) NutriControl

Soledor (assoziiert mit CoGap | / DNA Weight CH

MetaCheck (DE)) Control

Gene Predictis [-II* / Nutripass CH

Karmagenes \% CH

GenePlanet -V, * SLO

DNAFit Life Sciences -1V, *, ** UK

bio.logis Zentrum fir Humangenetik I, * DE

MIADNA -1V k. A., event. Israel*

Quellen: Eigene Darstellung auf Basis von (inkl. Unterseiten): ProGenom (2019),
Soledor/DNAweightcontrol (2019), Gene Predictis (2019), GenePlanet (2019b),
DNAfit (2019), bio logis (2019), MIADNA (2019), *crunchbase (2019)

Die Kosten fur DTC-Lifestyle-Gentests variieren. Entscheidend fir den
Preis sind der Umfang der Analysen, die Vertriebsweise (Internet oder
Vertriebspartner) sowie der Unternehmenssitz. Die Schweizer Anbieter
sind am teuersten: Hier bewegen sich die Lifestyle-Gentests in einer Preis-
spanne von 450 bis 1 200 CHF, eine Ausnahme bildet ein Personlichkeits-
gentest um knapp 200 CHF. Ein Unternehmen nennt auf der Webseite
keine Kosten, gibt aber an, dass die Kosten von manchen privaten Kran-
kenversicherungen in der Schweiz getragen werden. Alle analysierten Un-
ternehmen ausserhalb der Schweiz vertreiben (auch) direkt Gber das Inter-
net; hier bewegen sich die Preise im Bereich von etwa 100 CHF bis
670 CHF.

Die ersten drei Anbieter vertreiben ihre Produkte laut Webseite aus-
schliesslich Uber Vertriebspartner wie Apotheken, Drogerien, Physiothera-
pie- und Gesundheitspraxen, Wellness- oder Beautycenter, Fithesscenter,
private Fitness- und Erndhrungstrainerinnen und -trainer oder niedergelas-
sene Arztinnen und Arzte (Gene Predictis nur Uber Letztere) in der
Schweiz. Alle anderen vertreiben ihre Tests iber das Internet, wobei ein
deutscher Anbieter ein zugelassenes humangenetisches Labor hat und
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seine Tests neben der reguldren medizinischen Diagnostik online verkauft
(siehe Tab. 7).

Nach Auswahl des Tests auf der Webseite gehen Bestellvorgang, Proben-
nahme und Einsendung, Download oder Zugriff auf die Testergebnisse
ahnlich vonstatten wie bereits in Kapitel 3 (insbesondere Abschnitt 3.5)
beschrieben.

Die Unternehmen ziehen unterschiedlich viele Marker pro Test heran.
Manchmal ergeben sich daraus Berichte mit bis zu 50 genetischen Varia-
tionen, manchmal wird nur ein Marker untersucht. Ein Grossteil der analy-
sierten Anbieter gibt jedoch keine Auskunft iber die genaue Anzahl an
Markern, sondern allenfalls (iber analysierte «Kategorien». Ein Schweizer
Unternehmen bildet hier eine Ausnahme; es stellt auf der Webseite Bei-
spielberichte mit allen Markern fir jede der Analysen zur Verfigung.

Prinzipiell sind die Aussagen fundierter, je mehr Marker fir die Aussage
herangezogen werden. Es gibt aber auch Marker, die weniger wissen-
schaftlich fundiert sind als andere. Daher kann ein einzelner Marker, der in
Studien eine hohe Genotyp-Phanotyp-Korrelation zeigte, durchaus auch
mehr Aussagekraft haben als mehrere Marker, bei denen trotz statistischer
Korrelation noch keine ausreichende Kausalitat nachgewiesen wurde.
Letztere halten jedoch laut Webseiten der Anbieter nicht Einzug in die Ge-
nanalysen. Auf allen analysierten Webseiten wird in unterschiedlicher Aus-
gestaltung auf die wissenschaftliche Validitat der verwendeten Marker hin-
gewiesen.

41.1. Erndhrung und Gewicht (Kategorie I)

Das Ziel der Erndhrungsgenetik ist es, Erkrankungen beziehungsweise
Beschwerden zu verhindern oder zu behandeln, indem auf die jeweilige
genetische Grundlage zugeschnittene Ernahrungsplane formuliert und
umgesetzt werden. Oft spricht man dabei auch von personalisierter Ernah-
rung (Ordovas, Ferguson, Tai, & Mathers, 2018). In diesem Kontext wird
sowohl erforscht, wie DNA-Variationen die Nahrstoffantwort des Koérpers
beeinflussen (Nutrigenetik) als auch vice versa wie Nahrstoffe die Gen-
funktion beeinflussen (Nutrigenomik) (Simopoulos, 2010). Bei der Nutri-
genomik handelt es sich um eine relativ junge Forschungsdisziplin. Ge-
meinsam mit der bereits genannten Komplexitat von genetischen Erkran-
kungen im Allgemeinen und der von sogenannten Zivilisationskrankheiten
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wie Ubergewicht im Speziellen fiinrt das dazu, dass die Datenlage in die-
sem Bereich noch recht diinn ist. In der Nutrigenetik und Nutrigenomik
werden neben genetischen Daten auch biochemische mit eingeschlossen,
um ein umfassendes Bild beispielsweise des Nahrstoffbedarfs einer Per-
son zu generieren. Wie wir sehen werden, wird dies durch die Anbieter von
DTC-Lifestyle-Gentests nur bedingt abgedeckt.

Wie Tab. 7 zeigt, bieten fast alle der acht analysierten Anbieter Tests zu
«Erndhrung und Gewicht» an. In der Ubersichtsanalyse von iiber 30 Life-
style-Gentest-Webseiten, aus denen diese acht Anbieter ausgewahlt wur-
den, war dies auch jene Lifestyle-Kategorie mit dem gréssten Testangebot.
Die Lifestyle-Gentests der Anbieter tragen Namen wie «Diet Fit» «Nutrifit»,
«Nutri Sensor», «Nutripass», «Weight Sensor», «DNA Check», «Diet and
Nutrition» oder «Health Fit». Bei Tests dieser Kategorie werden meist Po-
lymorphismen in Genen des Stoffwechsels analysiert, die Auskunft dartber
geben, wie der Korper Nahrstoffe verwertet. Das sind beispielsweise Ge-
ne, die den Bauplan fir Enzyme liefern, welche wiederum dafiir verant-
wortlich sind, dass der Korper Nahrungsmittelbestandteile wie Fette, Koh-
lenhydrate, Vitamine oder Mineralstoffe im Darm aufnimmt oder in der
Leber verstoffwechselt. Eine DNA-Variation (Polymorphismus) kann dazu
fuhren, dass Enzyme nicht richtig arbeiten. Auch beeinflusst ein Polymor-
phismus potenziell die Expression der Gene und fuhrt damit zu einer ver-
minderten oder erhéhten Produktion von Proteinen/Enzymen. Ebenso kann
eine DNA-Variation aber auch die Expression von Rezeptoren beeinflus-
sen, die Nahrstoffbestandteile binden oder wiederum die Transkription
anderer Gene beeinflussen.

Ein Beispiel dazu ist die Laktoseintoleranz. Hierbei fihrt eine DNA-Varia-
tion dazu, dass geringere Mengen an Laktase gebildet werden, die fir den
Abbau von Laktat (Milchzucker) verantwortlich ist. Das Vorhandensein
dieser DNA-Variation wirde bei einer DNA-Analyse zur Empfehlung flih-
ren, weniger Milchprodukte zu sich zu nehmen.

Ein weiteres Beispiel ist PPARG (peroxisome proliferator activated recep-
tor gamma). Es handelt sich dabei um das Gen fir einen intrazellularen
Rezeptor, der die Fettaufnahme und den Glucose-Metabolismus im Fett-
gewebe reguliert. Ein Polymorphismus in diesem Gen (rs1801282) wurde
mit Ubergewicht und erhdhtem Risiko fiir Typ-ll-Diabetes und kardiovasku-
lare Erkrankungen assoziiert (Marvelle, Lange, Qin, Adair, & Mohlke, 2008;
Regieli et al., 2009; SNPedia, 2019; Wellcome Trust Case Control Con-
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sortium, 2007). Im Bericht einer Gewichtsgenanalyse wurde einem ho-
mozygoten Trager dieser DNA-Variation eine genetische Neigung zu
Ubergewicht bescheinigt werden, heterozygot Betroffenen beispielsweise
die Neigung zu Jo-Jo-Effekten oder die Tendenz, vermehrt Fette in den
Organen abzulagern. Damit verbunden ware eine Erndhrungsempfehlung,
die fettarme Erndhrung propagieren wirde. Das mit diesem Polymorphis-
mus assoziierte Risiko fir Typ-ll-Diabetes oder kardiovaskulare Erkran-
kungen ist bei Lifestyle-Analysen nicht Teil des Ergebnisberichts und wird
nicht an Kundinnen und Kunden weitergegeben.

Ein weiterer Marker ist das FTO-Gen (FTO alpha-ketoglutarate dependent
dioxygenase), oft auch als «Fett-Gen» bezeichnet. Tragerinnen und Trager
der homozygoten DNA-Variante eines Polymorphismus (rs9939609) in
diesem Gen haben neben einer genetischen Neigung zu Ubergewicht ein
erhdhtes Hungergeflihl, gesteuert durch das (nicht vollends geklarte) Ein-
wirken der DNA-Variation auf die Konzentration der Hormone Ghrelin und
Leptin. Diese sind als «Hunger- oder Appetithormone» bekannt, da sie
diesen positiv respektive negativ regulieren (den Hoed, Westerterp-
Plantenga, Bouwman, Mariman, & Westerterp, 2009; Frayling et al., 2007;
Karra et al., 2013; Labayen et al., 2011; Marvelle et al., 2008; SNPedia,
2019). Wird das Risikoallel dieser DNA-Variation (heterozygot oder ho-
mozygot) in einem Erndhrungs- oder DTC-Gewichts-Gentest bestimmt,
erhalten die Konsumentinnen oder Konsumenten beispielsweise eine Ein-
schatzung ihres Hunger- beziehungsweise Sattigungstyps begleitet von
Empfehlungen, wie sie ihre Mahlzeiten zusammensetzen, portionieren und
einteilen sollen. Auch dieser Polymorphismus ist aufgrund des erhdhten
Risikos fiur Fettleibigkeit mit einem erhéhten Typ-lI-Diabetesrisiko assozi-
iert (Doney et al. 2009; Wellcome Trust Case Control Consortium, 2007).

Bei manchen Anbietern werden Kundinnen und Kunden bei Ernahrungs-
und Gewichtsanalysen in verschiedene Typen oder Kategorien eingeteilt.
Gemeinsam ergeben die Marker beispielsweise ein Gesamtbild dariber,
welche Nahrungsmittelbestandteile eine Personengruppe mit ahnlicher
genetischer Konstellation besonders gut oder schlecht verstoffwechseln
kann. Meist sind die Typen oder Kategorien auf die gesteuerte Aufnahme
von viel oder wenig Protein, Kohlenhydrate oder Fett ausgelegt.
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4.1.2. Wellness (Kategorie Il)

In die Kategorie Wellness kénnen DTC-Gentests eingeordnet werden, die
das koérperliche Wohlbefinden analysieren, nicht aber den Erndhrungs-
oder Gewichtsanalysen zuzuordnen sind. Die Wellnessanalysen entfernen
sich zunachst augenscheinlich weiter von Gesundheitsaspekten, das fol-
gende Beispiel wird jedoch veranschaulichen, dass auch diese durchaus
im gesundheitlichen Kontext relevant sein kdnnen.

Viele der untersuchten Anbieter liefern Informationen Uber die genetisch
bedingte Entgiftungskapazitat des Korpers, also Uber die Metabolisierung
von Fremdstoffen. Das impliziert die Analyse der Vertraglichkeit von Koffe-
in oder Alkohol sowie der Fahigkeit des Kdrpers zur Entgiftung von Nikotin
und Umwelttoxinen. Fir die Entgiftung solcher Stoffe ist im Korper die Le-
ber zustandig und in den Leberzellen die Zytochrome, allen voran das Zy-
tochrom P450. Dies ist ein Protein mit enzymatischer Aktivitat, es verstoff-
wechselt die oben genannten, meist wasserunldslichen Schadstoffe
(Guengerich, 1991; Hasler et al., 1999). In den vergangenen Jahren wur-
den Varianten von Polymorphismen im Zytochrom P450 (CYP1A1,
CYP1B1, CYP1A2) identifiziert, deren Aufkommen mit der Entgiftungsnei-
gung des Koérpers zusammenhangt. Zwei Polymorphismen im Zytochrom-
P450-Gen (CYP1A1 rs4646903, CYP1B1 rs1056836) stehen in Zusam-
menhang mit der Entgiftungsfahigkeit des Korpers von polyzyklischen
aromatischen Kohlenwasserstoffen (PAK).#® Viele Studien beschreiben sie
auch im Kontext des aus der verringerten Entgiftung resultierenden Auf-
tretens von Herz- und Gefasserkrankungen und bestimmter Krebsleiden
(Beuten et al., 2008; Hanna, Dawling, Roodi, Guengerich, & Parl, 2000;
Marinkovi¢, Pasali¢, & Potoc¢ki, 2013; Nock et al., 2007). Ein anderer Po-
lymorphismus des Zytochrom P450 (CYP1A2, rs762551) wird unter ande-
rem in Zusammenhang mit der Fahigkeit, Koffein zu verstoffwechseln,
gebracht (Sachse, Brockmdller, Bauer, & Roots, 1999). Gleichzeitig ist er
auch bei der Verstoffwechslung von Ostrogen relevant, was ihn in Zusam-
menhang mit der Entwicklung (Bageman, Ingvar, Rose, & Jernstrom, 2008;

4 PAK entstehen aus fossilen Brennstoffen und werden als Russ, Rauch (auch Zigaretten-
rauch) oder Asche inhaliert oder tGber Lebensmittel und Trinkwasser aufgenommen.
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Bai et al.,, 2017) und Therapie (Simonsson et al., 2016) von Brustkrebs
bringt.

Ahnlich wie die Entgiftungskapazitat in der Leber Gber Polymorphismen in
Zytochrom-Genen analysiert wird, wird die Fahigkeit des Korpers,
Schwermetalle, Fungizide, Pestizide oder Chemikalien zu entgiften Gber
Veranderungen in den Genen GSTM1, GSTT1 und GSTP1, bestimmt.
Durch die Genveranderungen (INDEL und Polymorphismus) wird die Akti-
vitat der entsprechenden Enzyme vermindert, was zu einer Einschrankung
der zellularen Entgiftung fihrt. Die Polymorphismen wurden in einigen
Studien in Zusammenhang mit Krebserkrankungen gebracht (Multani &
Saranath, 2016; Yu et al., 2016; F. Zhang et al., 2017; Zhou et al., 2018).
Kundinnen und Kunden bekommen nach Durchfihrung eines solchen
DTC-Entgiftungs-Gentests Informationen dartber, wie effektiv ihr Korper
von Nikotin, PAK, Schwermetallen, Chemikalien, Pestiziden oder auch
Insektensprays entgiftet. Die oben genannte klinische Relevanz der Analy-
se wird bei den untersuchten Anbietern nicht kommuniziert.

Ein Marker wird bei DTC-Wellness-Gentests haufig eingesetzt, um eine ge-
netisch bedingte Anfalligkeit zur Alkoholabhangigkeit oder auch zur
Stressanfalligkeit vorauszusagen: Das Enzym Catechol-O-Methyltrans-
ferase (COMT) kann verschiedene Botenstoffe und Hormone wie Adrena-
lin, Dopamin oder Ostrogen inaktivieren. Ein Polymorphismus im entspre-
chenden Gen (rs4680) ist vor allem fir die Inaktivierung des sogenannten
Glickshormons Dopamin bekannt und wurde in Zusammenhang mit
Stress- oder Angstzustanden beziehungsweise mit Neigung zu Alkohol-
oder Drogensucht gebracht (Kauhanen et al., 2000; Samochowiec et al.,
2006; Tiihonen et al., 1999; T. Wang et al., 2001), wobei der Zusammen-
hang mit Alkoholismus mittlerweile zumindest durch eine GWAS revidiert
wurde (Olfson & Bierut, 2012). Die Haplotyp-Analyse einer Studie zeigte,
dass ein weiterer Polymorphismus im COMT-Gen (rs165774) gemeinsam
mit dem bekannten SNP rs4680 wirkt (Voisey et al., 2011). Auch beim
Zusammenhang des SNP rs4680 mit psychischen Stérungen wie Schizo-
phrenie wird eher eine polygene Vererbung, also ein Zusammenspiel meh-
rerer Genorte, vermutet (Gibbs et al., 2015). Ein einzelner Polymorphismus
wird in diesem Fall dafir herangezogen, die Anfalligkeit fir Alkoholismus
zu analysieren, und gleichzeitig daflir verwendet, Auskunft (iber Stressan-
falligkeit beziehungsweise -resistenz («Burn-out-Neigung») zu geben.
Wahrend dies aus Anbietersicht kein Problem darstellt und auf dem Fak-
tum basiert, dass COMT nachweislich breite Auswirkungen hat, gibt eine
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interviewte Expertin auf dem Gebiet der medizinischen Genetik zu beden-
ken, dass sich Ergebnisse aus Studien und Metastudien nicht notwendi-
gerweise auf einzelne Personen umlegen lassen. Das Vorliegen eines
solchen SNPs wie im Fall von COMT hatte viel zu wenig Bedeutung, um
Schliisse fiir Einzelne zu ziehen (Interview 9).

Ein weiterer Bereich der Wellnesstests ist der Bereich Anti-Aging. Die oben
genannten Marker GSTM1, GSTT1 und GSTP1 werden ebenfalls fur Tests
zum Thema oxidativer Stress und Anti-Aging eingesetzt. Oxidativer Stress
wird oft als Ursache fiir das Altern von Kérper und Haut gesehen. Um eine
Aussage zur Fahigkeit des Korpers, freie Radikale zu binden und damit
oxidativen Stress zu reduzieren, zu liefern, kommen auch weitere Marker
zum Einsatz. Unter anderem findet sich darunter ein Polymorphismus im
Gen fur das antioxidative Enzym Glutathionperoxidase (GPX, rs1050450).
Auch dieser Polymorphismus ist mit vielen Erkrankungen assoziiert, die
durch oxidativen Stress verursacht werden (SNPedia, 2019). In Zusam-
menhang mit dem Thema Anti-Aging kommt auch die Bestimmung der
Telomerlangen zum Einsatz. Telomere kann man sich wie Schutzkappen
an den Enden der Chromosomen vorstellen, die bei jeder Zellteilung ver-
kurzt werden. lhre Aufgabe ist es, die Enden der Chromosomen vor Feh-
lern bei der DNA-Reparatur zu schutzen. Sind die Telomere eines Chro-
mosoms einer Zelle bereits sehr verkirzt, arbeitet die Zelle nicht mehr,
was zur Zellalterung beitragt. Umweltfaktoren wie Rauchen oder oxidativer
Stress beschleunigen diesen Vorgang. Das Enzym Telomerase ist in
der Lage, die Telomere wieder zu verlangern. Deshalb analysieren DTC-
Anti-Aging-Gentests vornehmlich zwei Polymorphismen im TERT-Gen
(rs2242652, rs2735940), die der Testperson Auskunft dariiber geben sol-
len, inwiefern ihre Zellen die Fahigkeit besitzen, Telomere zu verlangern
und der Zellalterung entgegenzuwirken (SNPedia, 2019). Diese Informa-
tion wird oft mit Ernahrungsempfehlungen zur Verlangerung der Telomere
wie der Zufuhr von Mikronahrstoffen gepaart, entsprechende Zusatzpro-
dukte wie sogenannte Superfoods werden von einigen Anbietern mit dem
Test vermarktet. Oft wird ein weiterer Polymorphismus im B/ICD1-Gen
(rs2630578) miteinbezogen, der ebenfalls Auswirkungen auf die Telomer-
langen hat (Mangino et al., 2008; SNPedia, 2019). Auch viele der Poly-
morphismen, die in Anti-Aging-Tests Verwendung finden, stehen mit Er-
krankungen in Verbindungen. Eine Eigenschaft von Krebszellen ist es,
dass sie sich unkontrolliert teilen, da in Krebszellen eine aktivierte Telome-
rase den Telomerabbau verhindert. Studien konnten zeigen, dass unter
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anderem die Polymorphismen im TERT-Gen (rs2242652, rs2735940), die
fur die Aktivitat des Enzyms Telomerase relevant sind, in Zusammenhang
mit diversen Krebserkrankungen stehen (Bojesen et al., 2013; Choi et al.,
2009; Nan, Qureshi, Prescott, De Vivo, & Han, 2011; Pellatt et al., 2013)
(siehe Abschnitt 4.1.6).

Weitere angebotene Tests beinhalten die Analysen von «Schlafgenen»
und «Haarverlustgenen». Bei der Analyse des sogenannten Schlafgens
wird der genetische Tag-Nacht-Rhythmus beziehungsweise der «Chrono-
typ» der Testperson bestimmt. Dafiir werden Polymorphismen wie jene im
sogenannten «clock gene», die den 24-Stunden-Rhythmus verandern,
herangezogen. Die Getesteten erhalten im Anschluss an den Test Informa-
tionen darlber, ob sie Morgen- oder Abendmenschen sind, und Tipps, wie
sie mit diesem Wissen ihr mentales und physisches Wohlbefinden verbes-
sern kénnen. Diese Analyse wird mitunter auch mit der bereits beschrie-
benen Koffeinanalyse gepaart. DTC-Gentests, die «Haarverlustgene» ana-
lysieren, versprechen auf genetischer Basis herauszufinden, ob eine
Neigung zum frihzeitigen Verlust des Haupthaars vorhanden ist oder
nicht. Uber die verwendeten Marker und ihre Validitat standen im Rahmen
der Webseitenanalyse keine Informationen zur Verfigung. Die Literatur
zeigt, dass verschiedene geschlechtsspezifische Marker, die in Zusam-
menhang mit dem Geschlechtshormonstoffwechsel stehen, zur Verfiigung
stehen, jedoch auch, dass die Vererbung von Haarverlust polygen ist, was
den Einsatz singularer Polymorphismen zur Bestimmung der Haarverlust-
neigung infrage stellt (J. A. Ellis, Stebbing, & Harrap, 2001; Rui et al.,
2015; Yap et al., 2018; Yip et al., 2009).

41.3. Sportliche Leistung (Kategorie Ill)

Bereits Uiber 150 Genorte wurden in Zusammenhang mit sportlicher Leis-
tung identifiziert. Die meisten davon sind Marker, die Auskunft ber die
genetisch bedingte Fahigkeit zu sportlicher Ausdauer oder Uber die Mus-
kelkraft geben. Obwohl es viele Studien gibt, wurden nur wenige dieser
Zusammenhange in multiplen Studien nachgewiesen (Ahmetov, Egorova,
Gabdrakhmanova, & Fedotovskaya, 2016; Spencer & Topol, 2019). GWAS
sollen hier Abhilfe schaffen, trotzdem sind auch diese meist auf wenige
Kohorten von Personen mit bestimmter biogeografischer Herkunft oder
definierte Sportdisziplinen begrenzt (G. Wang et al., 2013). Das Angebot
an DTC-Gentests fir sportliche Leistung (auch als Performance- oder Fit-
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nessgentests bezeichnet) ist breit und schliesst Analysen zur Eignung fir
eine bestimmte Sportart genauso ein wie Angebote mit generelleren Aus-
sagen wie zur genetischen Tendenz fur Ausdauer- oder Kraftsportarten. In
der Folge wird naher auf die verwendeten Marker im Testangebot einge-
gangen.

Das Angiotensin Converting Enzyme (ACE) wirkt in Blutgefassen stark
gefassverengend. Auch im Muskelgewebe ist ACE dafiir verantwortlich,
den Blutfluss zu kontrollieren. Die sportliche Leistung hangt eng mit der
Blut- und damit auch Sauerstoffversorgung im Muskelgewebe zusammen,
welche die Zellen fiir die Energieumwandlung brauchen. Deshalb werden
Polymorphismen im ACE-Gen haufig fir DTC-Leistungs-Gentests ein-
gesetzt. Beim mitunter am haufigsten analysierten Polymorphismus
(rs4646994) handelt es sich um eine Insertion beziehungsweise Deletion
(INDEL) an einer bestimmten Stelle im ACE-Gen (SNPedia, 2019). Wah-
rend die Insertion mit einem niedrigeren ACE-Level und einer besseren
Leistung im Ausdauerbereich assoziiert ist, fiihrt die Deletion zu einem
héheren ACE-Level und damit zu einer besseren Leistung im Kraftbereich
oder bei Sprints (Danser et al., 1995; Thompson & Binder-Macleod, 2006).
Eine Metaanalyse von mehr als 350 wissenschaftlichen Studien mit teil-
weise kontraren Aussagen zu der Thematik erhartete den Zusammenhang
zwischen dem ACE-Polymorphismus und der sportlichen Ausdauer (Ma et
al., 2013). Den Kundinnen und Kunden wird nach Durchfiihrung der ACE-
Analyse im Rahmen eines DTC-Sport-Gentests mitgeteilt, ob sie eher fir
Ausdauer- oder Kraftsportarten geeignet sind. Der Polymorphismus
rs1815739 (SNPedia, 2019) im ACT3-Gen wird ebenso wie der ACE-
Marker fur Leistungstests eingesetzt. Hier wird ein Polymorphismus im
Gen des Actin-Bindeproteins, das wichtig fir Muskelkontraktionen ist, ana-
lysiert. Je nach DNA-Variante wird die weisse Muskulatur besser oder
schlechter aktiviert, was fir Kraftsport relevant ist. Jene Variante, die eine
verschlechterte Aktivitat der weissen Muskulatur mit sich bringt, kann die
Aktivierung der roten Muskelfasern beginstigen, die fir sportliche Aus-
dauer wichtig sind. Die Kausalitdt dieses Markers ist gut charakterisiert
(Houweling et al., 2018).

Diese DTC-Leistungs-Gentests werden haufig wiederum von Markern zur
Bestimmung der Anfalligkeit fUr oxidativen Stress begleitet. Ausserdem
werden manchmal Marker hinzugezogen, die Uber Polymorphismen in
Genen von Zytokinen, Akute-Phase-Proteinen, Wachstumsfaktoren oder
Kollagen das Risiko fir Entziindungsreaktionen beziehungsweise Kno-
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chen- und Gewebsregeneration nach Sportverletzungen vorhersagen sol-
len (Ge, Mu, & Huang, 2013; Kuo, Yen, Chen, Yu, & Bean, 2007; Maffulli
et al., 2013; Yamin et al., 2008). Weitere fir DTC-Leistungs-Gentests ver-
wendete Marker sollen Uber die Sauerstoffaufnahmefahigkeit des Korpers
informieren. Darunter finden sich Marker wie Nuclear Respiratory Factor 2
(NRF-2), der eine wichtige Rolle beim Aufbau von Mitochondrien spielt,
den Kraftwerken der Zelle, die fur die Energiebereitstellung mit Sauerstoff
zustandig sind. Ein Polymorphismus in diesem Gen (rs7181866) (SNPedia,
2019) soll in Verbindung mit Trainingsauswirkungen auf die Ausdauer-
kapazitat stehen (Pokrywka, Kaliszewski, Majorczyk, & Zembron-Lacny,
2013). Jedoch wurden diese Zusammenhange wiederum vor allem bei
Hochleistungssportlerinnen und -sportlern bestimmter biogeografischer
Herkunft getestet (Eynon et al., 2013, 2009). Daher lasst dieser Marker nur
bedingt Aussagen flir Personen der allgemeinen Bevoélkerung oder anderer
biogeografischer Herkunft zu. Weitere fir Aussagen zur Sauerstoffauf-
nahmekapazitat getestete Marker sind beispielsweise Polymorphismen im
VEGF-Gen, der unter anderem das Wachstum von Blutgefassen steuert.
Ein fur DTC-Leistungs-Gentests eingesetzter VEGF-Marker (rs2010963) in
diesem Gen zeigt wenige Assoziationen im Bereich der sportlichen Leis-
tungsfahigkeit (Ahmetov et al., 2008, 2009), dient aber im medizinischen
Bereich als Pradiktor fur diverse erkrankungsrelevante Wahrscheinlichkei-
ten (SNPedia, 2019), etwa dem Ansprechen einer Therapie bei Krebser-
krankungen (Garcia-Donas et al., 2011; Kim et al., 2010; Masago et al.,
2009).

Die angefiihrten Beispiele sollen einen Uberblick tber das Angebot an
DTC-Leistungs-Gentests der analysierten Unternehmen geben. Wahrend
nur einer der Schweizer Anbieter diese Tests vertreibt, haben alle analy-
sierten Anbieter ausserhalb der Schweiz diese im Angebot. Die Information
Uber die verwendeten Marker und Ergebnisse der Tests waren auf den
Webseiten unterschiedlich gut zuganglich, weshalb nicht ausgeschlossen
werden kann, dass die Unternehmen noch weitere oder andere Marker
verwenden.

Wissenschaftliche Studien, auf denen die Genotyp-Phanotyp-Korrelation
basiert, werden meist mit kleinen Kohorten von Hochleistungssportlerinnen
und -sportlern bestimmter biogeografischer Herkunft durchgefihrt. Ein
Experte von Anbieterseite erklart dazu, dass zur Erhebung geeigneter
Marker fir DTC-Sport-Gentests P