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1. Einleitung  

1.1 Seltene Erkrankungen 

In der Europäischen Union gilt eine Erkrankung als selten, wenn weniger als 5 von 10.000 

Personen von ihr betroffen sind (1). Weltweit haben 400 Millionen Menschen eine seltene Er-

krankung, in der EU sind es insgesamt 29 Millionen Menschen (1).  

Die Seltenheit einer Erkrankung ist mittlerweile mehr als eine reine Tatsachenbeschreibung. 

Bis Ende der 1960er Jahre wurde der Begriff „seltene Erkrankung“ nur zur Beschreibung einer 

Charakteristik einzelner Erkrankungen verwendet (2). Die Plural-Form zur Beschreibung einer 

abgrenzbaren Gruppe findet erst seit den 1970er Jahren zunehmende Verwendung. Gefördert 

durch den Einsatz von Patient*innenorganisationen und Verbänden, wurde dieser Ausdruck 

erstmalig 1984 in einer zweiten Version des US Amerikanischen Orphan Drug Act definiert 

(2,3). Ziel des Orphan Drug Acts und anderer vergleichbarer Erlasse ist es, Anreize für die 

Industrie zu schaffen, um Medikamente mit geringen Gewinnspannen auf dem Mark zu ermög-

lichen (4). Darüber hinaus sollen Forschung und Innovationen auch trotz der teils sehr geringen 

Fallzahlen seltener Erkrankungen und der damit verbundenen geringen wirtschaftlichen Renta-

bilität gefördert werden (4). Daraus ergeben sich mit der Einordnung einer Erkrankung als sel-

ten versorgungsrelevante und politische Besonderheiten. 

Seltene Erkrankungen haben jedoch mehr Gemeinsamkeiten als geringe Fallzahlen. Ein häufig 

beschriebenes Phänomen ist die sogenannte Diagnostische Odyssee. Eine Diagnostische Odys-

see beschreibt einen durchschnittlich 8 Jahre andauernden Prozess, bestehend aus einer Viel-

zahl an Arzt- und Klinikbesuchen sowie unter Umständen multiplen Verdachts- und Fehldiag-

nosen, welcher mit der Diagnose einer seltenen Krankheit endet (5). Diese andauernde Unsi-

cherheit stellt eine psychische Belastung für Betroffene und aufgrund der langwierigen und teils 

invasiven Untersuchungen auch eine physische und finanzielle Herausforderung dar. Zusätzlich 

kostet diese Diagnostische Odyssee nicht nur Zeit, sondern das US-Gesundheitssystem pro Pa-

tient*in mindestens 10.000 USD jährlich (6). 

Es wird davon ausgegangen, dass bis zu 80 Prozent der seltenen Erkrankungen genetische Ur-

sachen haben (5). Daher können auch ganze Familien oder sogar ethnische Gruppen von einer 

seltenen Erkrankung betroffen sein. Technologische Innovationen in der Identifikation geneti-

scher Krankheitsursachen, wie Next Generation Sequencing, stellen mittlerweile einen Schlüs-
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sel zu einer schnellen und sicheren Diagnose dar (5,7,8). Dadurch kann die Diagnostische Odys-

see deutlich verkürzt werden und unnötige und unter Umständen invasive Tests und Prozeduren 

vermieden werden. Auch der psychologische Stress, welcher mit einer unklaren Diagnose ver-

bunden ist, kann reduziert werden (7,8).   

1.2 Hereditäre chronische Pankreatitis 

Eine seltene genetische Erkrankung, welche im Folgenden genauer betrachtet wird, ist die her-

editäre chronische Pankreatitis (HCP), eine seltene Form der chronischen Pankreatitis.  Die 

Prävalenz liegt bei 1/800.000 in Deutschland (9). Die HCP ist charakterisiert durch einen lang-

fristigen Verlust der exokrinen und endokrinen Pankreasfunktionen gepaart mit wiederkehren-

den Episoden akuter Pankreatitiden (10). Auf genetischer Ebene kann die hereditäre Pankreati-

tis durch verschiedene Mutationen hervorgerufen werden, am häufigsten über eine Mutation in 

dem Risiko Gen PRSS1, seltener auch in den Gensequenzen SPINK1 oder CTRC, welche zu-

meist autosomal dominant vererbt werden und eine variable Penetranz aufweisen (10,11). Die 

Krankheit verläuft sehr unterschiedlich, Symptome reichen von abdominellen Schmerzen mit 

Übelkeit und Erbrechen über die Bildung von Pseudozysten des Pankreas bis hin zum Ver-

schluss der Gallengänge und einem erhöhten Risiko für Pankreaskarzinome (12,13). Meist ver-

läuft sie in akuten Schüben. Der individuelle Verlauf ist wenig vorhersehbar und durch die 

damit verbundene Unsicherheit eine große Belastung für die Patient*innen und deren Familien 

(14,15) ).  

Bisher ist wenig bekannt zu den sozialen Folgen und ethischen Herausforderungen, welche mit 

einer HCP Erkrankung verbunden sind. Insbesondere der familiäre Kontext ist wenig unter-

sucht. Gleichzeitig fehlen Übersichtsarbeiten zu ethischen Aspekten bei seltenen Erkrankun-

gen, insbesondere im Kontext der genetischen Testung. Diese können helfen, Erfahrungen mit 

einzelnen seltenen Erkrankungen zu vergleichen und in einen größeren Kontext zu setzen. 

1.3 Ziel der Arbeit  

Der vorliegenden kumulativen Dissertation liegen drei Publikationen zugrunde:  

Müller R, Aghdassi AA, Kruse J, Lerch MM, Rach C, Simon P, Salloch S. Lived Experience 

of Hereditary Chronic Pancreatitis - A Qualitative Interview Study. Chronic Illn. 

2022;18(4):818-33. (16) 
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Müller R, Aghdassi AA, Kruse J, Lerch MM, Simon P, Salloch S. Perceptions of genetic 

testing in patients with hereditary chronic pancreatitis and their families: a qualitative triangu-

lation. Eur J Hum Genet. 2021;29(1):29-38. (17) 

Kruse J, Müller R, Aghdassi AA, Lerch MM, Salloch S. Genetic Testing for Rare Diseases: 

A Systematic Review of Ethical Aspects. Front Genet. 2021;12:701988. (18) 1 

Die dieser kumulativen Dissertation zugrundeliegenden Publikationen wurden in zwei Schrit-

ten erarbeitet. Erstens wurden am Beispiel der HCP die Erfahrungen von Patient*innen mit 

einer seltenen Erkrankung genauer untersucht. Zu diesem Zweck wurde eine Interviewstudie 

mit HCP Patient*innen und deren Angehörigen anhand von semistrukturierten Einzelinterviews 

durchgeführt, in denen das subjektive Erleben der Erkrankung explorativ erhoben wurde. Dabei 

wurden genetische Tests als ein besonders zentrales und komplexes Thema identifiziert. Folg-

lich wurde ergänzend zu den Interviews eine Fokusgruppe durchgeführt, in der die Erfahrungen 

mit genetischen Tests genauer besprochen wurden.  

Als zweiter Projektteil wurde ein systematisches Literaturreview durchgeführt, um ethische As-

pekte zu genetischen Tests bei seltenen Erkrankungen umfassend und systematisch abzubilden. 

Das Ziel dieser Studie ist es, die psychosozialen und ethischen Bedeutungen des Lebens mit 

einer seltenen, chronischen Erkrankung zu erfassen, um deren Auswirkungen besser einordnen 

zu können. Zur umfassenden Abbildung des psychosozialen Kontexts wurden die Erfahrungen 

der Patient*innen ergänzt um die Perspektiven der Angehörigen. Die Interviewstudie wurde in 

zwei Publikationen ausgewertet: in „Lived Experience of Hereditary Chronic Pancreatitis – A 

Qualitative Interview Study“ (16) wurde die subjektiven Erfahrung von Patient*innen und Fa-

milienangehörigen mit HCP anhand von biografischen Konzepten aus der Literatur untersucht. 

In „Perceptions of genetic testing in patients with hereditary chronic pancreatitis and their fa-

milies: a qualitative triangulation“ (17) wurden zusätzlich zu den Interviews in einer Fokus-

gruppe die Erfahrungen mit genetischen Tests zu seltenen Erkrankungen ausgewertet. 

 
1 Diese Arbeit wurde im Rahmen des Projekts „PEPPP – Proteinfehlfaltung, ER-Stress und Proteindegrada-
tion“ im Projektteil 8 „Ethische Aspekte der Patientenselbsthilfe“ durchgeführt. Ziel des PEPPP-Projektes 
ist die Entwicklung einer systematischen Pipeline für individualisierte Therapien bei erblicher Leber- und 
Pankreaserkrankungen. Dieses Forschungsprojekt wurde im Rahmen der Landesexzellenzinitiative Meck-
lenburg-Vorpommern von der Europäischen Union gefördert. 
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Das Ziel des systematischen Reviews ethischer Aspekte zu genetischen Tests bei seltenen Er-

krankungen war es, einen umfassenden Überblick ethischer Aspekte aus der publizierten Lite-

ratur zu erlangen. Mehr als die Beantwortung einer spezifischen normativen ethischen Frage, 

sollte das Review eine möglichst vollständige Darstellung der in der Literatur genannten As-

pekte ermöglichen. Damit bietet es eine systematische Übersicht ethischer Aspekte vom Mikro-

Level wie Arzt-Patient*innen-Kontakt bis hin zum Makro-Level wie die Struktur der Gesund-

heitssysteme. Das systematische Review „Genetic Testing for Rare Diseases: A Systematic Re-

view of Ethical Aspects“ (18) ist die dritte dieser kumulativen Dissertation zugrundeliegende 

Publikation.  

2. Methoden 

Es folgt eine Kurzdarstellung der Methodik der zwei Projektteile. Eine detailliertere Beschrei-

bung ist den jeweiligen Publikationen zu entnehmen (16–18). 

2.1 Methoden der Interviewstudie 

2.1.1 Studiendesign  

Um die übergeordnete Studienfrage nach den Erfahrungen der von HCP betroffenen 

Patient*innen und ihren Familien zu beantworten, wurde ein exploratives, qualitatives 

Studiendesign (semistrukturiertes Interview) ausgewählt (19). Als theoretischer Rahmen 

wurden vorab verschiedene Konzepte festgelegt. Das erste Modell entspricht einem Paradigma 

der Forschung zu chronischen Erkrankungen, dem Konzept der biographical disruption von 

Bury (20). Dieses Konzept beschreibt eine chronische Erkrankung als einschneidendes Erlebnis 

und definiert eine Zeit vor und eine Zeit nach der Erkrankung (20). Da dieses Konzept auf 

Grund seines Mangels an Differenziertheit zunehmend kritisiert wird, wurde es ergänzt durch 

das Modell der shifting perspectives von Paterson (21). Dabei wird eine chronische Erkrankung 

als ein andauernder, sich kontinuierlich verändernder Prozess begriffen, in dem sich Phasen 

von Gesundheit und Krankheit abwechseln. Ergänzend wurde auch das Modell der 

biographical contingency berücksichtigt, wobei ein weitestgehend „normales“ Leben im 

Vordergrund steht, in dem die chronische Krankheit phasenweise Einschnitte verursacht (22).  

2.1.2 Erstellung der Interviewleitfäden 

Die Interviewfragen wurden schrittweise entwickelt. Zunächst wurden basierend auf der aktu-

ellen Literatur zu HCP und den Erfahrungen des Forschungsteams zu der Thematik Fragen 
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zusammengetragen. Diese wurden ergänzt um Fragen basierend auf der theoretischen Literatur 

zu chronischen Erkrankungen. In einem zweiten Schritt wurden die Fragen auf ihre Eignung 

geprüft und Themenbereichen zugeordnet. Daraus wurden zwei Interviewleitfäden erstellt, ei-

ner für Patient*innen und einer für Angehörige. In einem letzten Schritt wurden die Leitfäden 

in je einem Pilotinterview überprüft und nachfolgend angepasst.  

Der Interviewleitfaden basiert auf vier zentralen Themen: 1.) Patient*innenbiografie, 2.) Erfah-

rung mit genetischen Tests, 3.) biomedizinische Forschung und 4.) Patient*innenselbsthilfe-

gruppen. In den Einzelinterviews wurden genetische Tests als ein zentrales Thema identifiziert 

und dies folglich als Vertiefungsthema im Gesamtprojekt festgelegt. 

2.1.3 Qualitative Triangulation 

Eine Triangulation kombiniert verschiedene wissenschaftliche Herangehensweisen, ein Objekt 

zu untersuchen und kann unterschiedliche Aspekte der Datenerhebung, Auswertung, Theorien 

und Methodik beinhalten. Dabei ist das Ziel, ein möglichst vollständiges Bild des Forschungs-

gegenstandes zur erlangen (23). In dieser Studie wurde eine Methodentriangulation genutzt. 

Die Einzelinterviews wurden dabei bezüglich des Vertiefungsthemas ergänzt durch eine Fo-

kusgruppe. Eine Fokusgruppe stellt eine moderierte Gruppendiskussion anhand eines zuvor 

festgelegten Leitfadens dar (24). Auf der gleichen Basis wie für die Einzelinterviews wurde 

auch für die Fokusgruppe ein Leitfaden erarbeitet.  

2.1.4 Auswahl der Studienteilnehmer*innen für Einzelinterviews und Fokusgruppe  

Die Teilnehmer*innen der Interviews sind mehrheitlich Mitglieder der deutschen Selbsthilfe-

gruppe Deutsche Pankreashilfe e.V., in der auch Patient*innen mit HCP und deren Familien 

vertreten sind. Über die Organisation wurde eine Einladung zur Teilnahme an dieser Studie 

versendet. Interessierten Mitgliedern wurde Informationsmaterial über die Interviewstudie zu-

gesendet und Fragen in einem telefonischen Gespräch geklärt. Die Mitglieder der Patient*in-

nenorganisation wurden darüber hinaus gebeten, die Einladung zur Teilnahme mit anderen In-

teressierten zu teilen, um nach einem Schneeballprinzip weitere Teilnehmende zu gewinnen. 

Einschlusskriterium war, dass die Teilnehmenden sich selber als HCP Patient*innen bzw. als 

Träger der PRSS1 Mutation oder Angehörige von mindesten zwei betroffenen Familienmitglie-

dern identifizieren und mindesten 18 Jahre alt waren. Angestrebt wurde eine hinsichtlich des 
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Alters, Geschlechts, Bildungsniveau und Krankheitsprogress möglichst vielfältige Studienpo-

pulation. 

2.1.5 Datenerhebung 

Die semistrukturierten Einzelinterviews wurden im Zuhause der Patient*innen oder telefonisch 

durchgeführt. Während des Gespräches wurden Notizen erstellt. Zusätzlich wurden die Inter-

views aufgezeichnet, wörtlich transkribiert und pseudonymisiert. Als Ergänzung fand die Fo-

kusgruppe statt. Auch diese wurde aufgezeichnet, wörtlich transkribiert und pseudonymisiert. 

Die Datenerhebung wurde beendet, als eine Sättigung der Daten erreicht wurde. Die Datensät-

tigung wurde als der Punkt definiert, ab dem keine neuen, relevanten Erkenntnisse mehr ge-

wonnen wurden und sich die Ergebnisse wiederholten (25). 

2.1.6 Datenauswertung 

Die Auswertung der Transkripte wurde entsprechend der Prinzipien der qualitativen Inhaltsan-

alyse nach Mayring (26) durchgeführt. Die Transkripte wurden mit Hilfe der Software 

MAXQDA12 codiert und kategorisiert. Schriftliches Einverständnis wurde vor den Interviews 

von allen Studienteilnehmenden eingeholt. Die Studie wurde von der Ethikkommission der 

Universitätsmedizin Greifswald unter der Referenz BB074/17 positiv begutachtet.   

 

2.2 Methoden des Systematic Review 

2.2.1 Suchstrategie  

Nach einer Probesuche wurden die Datenbanken Pubmed, Science Direct und Web of Science 

als die relevantesten identifiziert und mit systematischen, zuvor festgelegten Suchbegriffen 

durchsucht. Die Ergebnisse wurden heruntergeladen und die Duplikate entfernt. Diese Daten-

banksuchen wurden im Juni 2020 durchgeführt. Beschränkt wurde die Suche auf Ergebnisse in 

englischer und deutscher Sprache.  
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Abbildung 1 Search String 

2.2.2 Auswahlkriterien 

Als Auswahlkriterium zur Berücksichtigung einer Publikation in dem systematischen Review 

wurde die Beschreibung einer oder mehrerer ethischer Aspekte zu genetischen Tests bei selte-

nen Erkrankungen definiert.  

Ethische Aspekte wurden auf der Basis der Prinzipienethik nach Beauchamp und Childress 

definiert (27). Bei diesem Ansatz werden vier gleichwertige Kernprinzipien berücksichtigt: 

Respekt für Autonomie, Nicht-Schaden, Wohltun und Gerechtigkeit. Diese vier Prinzipien die-

nen der Orientierung und sollten befolgt werden, solange sie nicht im Konflikt zu einander 

stehen. Im Konfliktfall sollen die Prinzipien im Kontext der gegebenen Situation gegeneinander 

abgewogen werden. Somit kann ein ethischer Konflikt entstehen, wenn in einer spezifischen 

Situation ein oder mehrere der Prinzipien nicht ausreichend berücksichtigt werden (zum Bei-

spiel das kindliche Recht auf Nichtwissen bei einer pränatalen Gendiagnostik) oder wenn zwei 

oder mehrere Prinzipien im Widerspruch zueinanderstehen (zum Beispiel, wenn ein genetischer 

Test eine Therapie ermöglicht und gleichzeitig eine negative gesellschaftliche Stigmatisierung 

mit sich bringt) (28). 
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Genetische Tests wurden definiert als eine laborchemische Untersuchung mit dem Ziel, erbli-

che Erkrankungen oder Prädispositionen durch eine direkte oder indirekte Analyse des geneti-

schen Materials (z.B. Gene, Chromosomen, Proteine) zu diagnostizieren (29).  

Bis zur Fertigstellung dieser Arbeit existierten keine definierten Kriterien zur Qualitätssiche-

rung qualitativer Datenauswertungen im Rahmen systematischer Reviews ethischer Literatur 

(30). Demzufolge wurde in diesem Review keine Qualitätsprüfung der eingeschlossenen Quel-

len durchgeführt.  

2.2.3 Auswahl der Publikationen 

An den in den Datenbanken gefunden Texten wurde ein Titel Abstract Screening durchgeführt. 

Wenn Publikationen den Einschlusskriterien entsprachen, wurde als zweiter Schritt eine Ana-

lyse des Gesamttextes durchgeführt. Wenn die Publikation im Sinne der Fragestellung relevante 

ethische Aspekte enthielt, wurde sie in das Review aufgenommen. Nach Einschluss aller Do-

kumente wurde ein Screening der Literaturverzeichnisse der eingeschlossenen Literatur nach 

dem Schneeballprinzip durchgeführt, um zusätzliche Publikationen zu identifizieren.  

2.2.4 Extraktion ethischer Aspekte 

Auch im Falle des Reviews wurde die Datenanalyse nach dem Prinzip der qualitativen Daten-

analyse nach Mayring durchgeführt (26). Dazu wurde die Software MAXQDA12 genutzt. Die 

Publikationen wurden gescreent auf die relevanten ethischen Aspekte. Jedem dieser Aspekte 

wurde ein beschreibender Code zugeordnet. Diese induktiven Codes wurden in einem zweiten 

Schritt aus dem Textmaterial heraus entwickelt und den deduktiven Kategorien zugeordnet.  

3. Ergebnisse  

3.1 Ergebnisse der Interviewstudie  

Die qualitative Interviewstudie wurde zwischen Juli 2017 und Oktober 2019 in Deutschland 

durchgeführt. Insgesamt wurden 28 Personen in die Studie eingeschlossen. Zwei potentielle 

Teilnehmende lehnten das Interview aus persönlichen Gründen ab. Es wurden 22 semi-struktu-

rierte Einzelinterviews durchgeführt (davon 17 mit Patient*innen und sieben mit Angehörigen). 

Vier Personen (zwei Patient*innen und zwei Lebenspartner*innen) nahmen an der Fokus-
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gruppe teil. In dieser Studie sind Patient*innen in verschiedenen Stadien der Erkrankung ein-

geschlossen, dabei befand sich eine Person zum Interviewzeitpunkt in einem aktiven Schub der 

Erkrankung.  

Von den Einzelinterviews wurden 20 im Zuhause der Teilnehmenden durchgeführt. Zwei In-

terviews fanden telefonisch statt. Die Fokusgruppe wurde im Rahmen der jährlichen Versamm-

lung der Selbsthilfegruppe abgehalten.  

Durch die eigenständige Rollenzuteilung der Teilnehmenden kamen drei Kategorien zustande: 

Patient*in, Partner*in und Elternteil. Einige Teilnehmende haben sich mehrere Rollen zuge-

schrieben. Dadurch bildet die Studie verschiedene, eng miteinander verwobene Familienbezie-

hungen ab.  Zur Wahrung der Übersichtlichkeit wurde nur eine formale Rolle pro teilnehmender 

Person verteilt.  

3.1.1 Genetische Tests  

Da genetische Tests ein zentrales Thema in den Interviews darstellen, wurde dieses Thema in 

der Fokusgruppe weiter vertieft. Im Folgenden werden ausgewählte Studienergebnisse vorge-

stellt. Die Erfahrungen mit genetischen Tests durch HCP Patient*innen und ihre Familienange-

hörigen stehen dabei im Vordergrund. In den Interviews wurden drei übergeordnete Themen 

festgelegt und in der Fokusgruppe ausführlich diskutiert: genetische Tests in der Kindheit, ge-

netische Tests, die Familien gemeinsam durchgeführt haben, und Familienplanung. 

3.1.2 Genetische Tests in der Kindheit 

Genetische Tests in der Kindheit wurden sowohl in Bezug auf Tests in der eigenen Kindheit 

sowie Tests bei den eigenen Kindern diskutiert. Nicht allen Teilnehmenden war klar, ob der 

erste Test schon in der Kindheit durchgeführt wurde und ob ihnen das Ergebnis mitgeteilt 

wurde.  

Viele Teilnehmende waren sich unsicher, wie sie selbst mit der Erfahrung eines genetischen 

Tests in ihrer Kindheit umgehen sollten. Bezüglich des idealen Zeitpunktes und Alter zur Test-

durchführung bestand Einigkeit darüber, dass dies eine individuelle Entscheidung sein sollte 

und der richtige Zeitpunkt nicht allgemein festgelegt werden kann. Die Jugend wurde von den 

meisten Teilnehmenden als der angemessenste Zeitpunkt genannt. Als Gründe gegen eine 

frühere Testung wurden die fehlende Lebenserfahrung und das fehlende Verständnis für die 
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Konsequenzen des Testergebnisses aufgeführt. Ein Test direkt nach der Geburt wurde abge-

lehnt. Dabei konnte kein Unterschied zwischen Patient*innen und Angehörigen festgestellt 

werden.  

Darüber hinaus wurde die Verantwortung der Eltern diskutiert. Einige fanden es besonders 

wichtig, dass die Eltern von der Erkrankung der Kinder wissen sollten, um entsprechend mit 

den Kindern umgehen zu können. Darin wurden aber auch mögliche negative Konsequenzen 

für die Kinder gesehen, da die Eltern zu übertriebener Vorsicht neigen könnten.   

Einige Patient*innen berichteten, selbst überzogene Vorsichtsmaßnahmen in ihrer Kindheit er-

lebt zu haben, wodurch sie das Gefühl hatten, dass ihnen die Teilhabe am sozialen Leben er-

schwert wurde. Als Beispiele wurden die Einschränkung von physischen Aktivitäten oder Aus-

landsreisen genannt. 

3.1.3 Genetische Test innerhalb der Familie 

Einige Teilnehmende berichteten, dass ganze Familien gemeinsam den genetischen Test durch-

führen ließen, ohne zuvor ausführlich darüber gesprochen zu haben. Dies wurde unterschiedlich 

wahrgenommen: Teilweise bestand keine Erinnerung an individuelle Einwilligungen, teils er-

schwerte empfundener Gruppenzwang eigene Entscheidungen.  

Eine Motivation zur gemeinsamen Testteilnahme war der Wunsch zu wissen, welches Famili-

enmitglied Träger der Genvariante ist, um die betroffene Person unterstützen zu können. In der 

Annahme, dass das Testergebnis wenig bis gar keine negativen Konsequenzen mit sich brächte, 

sahen einige Teilnehmenden keinen Grund, den Test nicht gemeinsam zu machen. Andere Teil-

nehmende weigerten sich jedoch, den Test gemeinsam als Familie zu machen, oder wünschten, 

das Ergebnis selbst nicht zu erfahren. Betont wurde wiederholt, dass die Entscheidung zum Test 

jedem selbst überlassen werden sollte  

3.1.4 Familienplanung  

Die Teilnehmenden beschrieben Familienplanung als einen sehr relevanten, aber auch sehr 

schwierigen Aspekt des Lebens mit HCP. Einigkeit herrschte in dem Wunsch, ein gesundes 

Kind zu haben und in der Sorge, die Erkrankung weiter zu vererben. Vor allem die Teilnehme-

rinnen sprachen von Schuldgefühlen, die Krankheit an ihre Kinder vererbt zu haben.  
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Es wurden in diesem Zusammenhang drei Gründe genannt, die gegen ein Kind sprächen: die 

Sorge dem Kind einen Schaden zuzufügen, indem die Krankheit weitergegeben werde, unge-

fragt die Last der Erkrankung weiterzugeben, ohne dass die betroffene Person sich dafür ent-

scheiden kann, und die Bedenken, dass die Sorgen um ein krankes Kind für die Familie zu groß 

sei, insbesondere für die Mutter.  

Patient*innen und nicht erkrankte Familienmitglieder berichteten gleichermaßen, dass die Un-

sicherheit, ob sie die Erkrankung vererben würden, ein sehr belastender Aspekt der Familien-

planung sei. Nicht zu wissen, ob das Kind erkranke, führte zu Stress und Ohnmachtsgefühlen. 

Auch bestand Unsicherheit, ob es angemessen sei, Kinder zu bekommen, wenn ein Elternteil 

selbst erkrankt sei und folglich nicht wisse, ob sie oder er sich langfristig um das Kind kümmern 

könnte. 

Vereinzelt wurde aber auch von der Perspektive berichtet, dass die Erkrankung als nicht so 

belastend empfunden würde und damit die Entscheidung für ein Kind einfach sei. Ergänzend 

dazu wurde thematisiert, dass nicht sicher sei, ob das Kind die Erkrankung erben würde.  

3.1.5 Weitere Ergebnisse der Interviewstudie  

Neben Gentests wurden vier weitere Themen identifiziert und genauer untersucht: der unvor-

hersehbare Verlauf der Erkrankung HCP, HCP als erschütterndes Erlebnis, HCP als Teil des 

Alltags und auf HCP reduziert werden. Diese Ergebnisse werden in der Publikation „Lived 

Experience of Hereditary Chronic Pancreatitis – A Qualitative Interview Study“ ausführlich 

dargestellt (16). 

3.2 Ergebnisse des systematischen Reviews 

Im Folgenden wird auszugsweise auf die Ergebnisse des systematischen Reviews ethischer As-

pekte eingegangen (18). Eine ausführlichere Darstellung der Ergebnisse ist in der Publikation 

Kruse et. al. nachzulesen. Die Suche in den elektronischen Datenbanken ergab insgesamt 307 

Publikationen. Im ersten Schritt wurden davon durch ein Titel-Abstrakt Screening 135 Publi-

kationen als potentiell relevant identifiziert. Im Folgenden wurden die Volltexte dieser Publi-

kationen analysiert, dadurch wurden 38 Publikationen in das systematische Review einge-

schlossen. Im Rahmen des Fußnotenscreenings der bereits eingeschlossenen Publikationen 

konnten zusätzlich 17 weitere Texte identifiziert und eingeschlossen werden. Somit bilden 55 
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Publikationen die Basis dieses Reviews, 54 davon sind in englischer Sprache verfasst und eine 

in Deutsch. Publiziert wurden sie zwischen 1988 und 2020. 

Abbildung 2 Flow Diagramm  

Es konnten 918 relevante Textpassagen identifiziert und jeweils mit einem deskriptiven Code 

versehen werden. Diese Codes wurden zu 93 unterschiedlichen ethischen Aspekten zusammen-

gefasst und den drei thematischen Hauptkategorien zugeordnet: Testprozess, Konsequenzen 

des Testergebnisses und kontextuelle Herausforderungen. Innerhalb dieser drei Kategorien 

wurden zur besseren Strukturierung 20 Unterkategorien aufgestellt: 

1. Testprozedere: Ethische Aspekte, welche sich aus der Durchführung des genetischen 

Tests für seltenen Erkrankungen, aus der Analyse dieser Tests und der Mitteilung der Ergeb-

nisse ergeben. 

2. Konsequenzen des Testergebnisses: Ethische Aspekte, welche sich aus dem Wissen um 

das Testergebnis ergeben und den Reaktionen der Patient*innen auf diese Ergebnisse.  

3. Kontextuelle Herausforderungen: Ethische Aspekte, die im Zusammenhang stehen mit 

den Umständen und Hintergründen der Tests, der Erkrankungen und den Testergebnissen. 
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3.2.1 Testprozedere 

Diese Kategorie beinhaltet insgesamt 36 ethische Aspekte in neun Unterkategorien. Die ethi-

schen Aspekte beziehen sich auf praktische Herausforderungen, welche in Situationen der di-

rekten Arzt-Patient*innen Interaktion entstehen, wie das Einholen von informiertem Einver-

ständnis oder die Interpretation der Testergebnisse. (31–39) 

 

 

Abbildung 3 Ergebnisse - Testprozedere 



 18 

Ein besonders breit diskutierter ethischer Aspekt ist der Zugang zu genetischen Tests für seltene 

Erkrankungen, welcher eine Bandbreite von Themen beinhaltet. Dies beginnt mit der Überwei-

sung zum Test, wozu es zunächst den Verdacht auf eine seltene Erkrankung genetischen Ur-

sprungs bedarf (34,36,40). Eine besondere Herausforderung stellt dabei die geringe Anzahl lo-

kaler Labore dar, welche einen adäquaten Test für die Diagnose einer seltenen Erkrankung an-

bieten (32,36,41–43). Zudem werden manche Tests nur im Rahmen von Studien angeboten, 

wodurch die Einholung der informierten Einwilligung erschwert wird und die Freiwilligkeit der 

Teilnahme an Forschungsvorhaben in Gefahr gerät (6,32,33,36,38,41,43–50).  

Eine essentielle Komponente eines jeden genetischen Tests ist die professionelle Aufklärung 

und Beratung, um eine informierte Einwilligung einzuholen und eine adäquate Ergebnismittei-

lung zu gewährleisten (7,33–37,41,42,45,47,49,51–58). Vor dem Hintergrund des sich ständig 

und rapide weiterentwickelnden Feldes der genetischen Tests und der sehr spezifischen Eigen-

schaften der seltenen genetischen Erkrankungen stellt dies die Aufklärenden vor große Heraus-

forderungen (7,33,38,44,45,49,59–63). 

Eine Übersicht aller Unterkategorien und ethischen Aspekte der Kategorie Testprozedere ist 

der Abbildung 3 dargestellt. 

3.2.2 Konsequenzen des Testergebnisses 

Diese Kategorie umfasst 37 ethische Aspekte in sieben Unterkategorien und befasst sich mit 

Themen, welche direkt aus dem Testergebnis und den Umgang damit resultieren. Dazu gehören 

auch Reaktionen darauf. (6 

Das Wissen um die möglichen Konsequenzen eines genetischen Tests ist relevant, um Pati-

ent*innen adäquat begleiten zu können. Einige dieser Konsequenzen wurden als positive As-

pekte bewertet, wie zum Beispiel die Gewissheit um das Vorliegen der spezifischen Erkrankung 

(6,7,33,35,38,40,47,49,53,54,57,59,61,62,65–69). Daraus resultiert möglicherweise der Zu-

gang zu einer Therapie (6,36,38,46,51,54,56,57,62,66,70,71).,  

In dem Falle, dass keine Behandlungsoptionen zur Verfügung stehen, stellt sich die Fragen, ob 

das reine Wissen um die Diagnose einen ausreichenden Grund für einen Test darstellt (43–

45,49,58,70). Andererseits kann eine Diagnose auch bei fehlender Therapie positive Konse-

quenzen haben und zum Beispiel den Zugang zu Selbsthilfegruppen und den Kontakt über die 

sozialen Medien mit Individuen und Familien mit ähnlichen Diagnosen ermöglichen 
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(38,39,53,58,72). Dadurch kann ein Gemeinschaftssinn entstehen und die Unterstützung und 

der Austausch von Betroffenen wird ermöglicht.  

 

 

Ein weiterer ethischer Aspekt ist die mögliche Relevanz der Testergebnisse für Personen, die 

nicht selbst getestet wurden. Durch die Bekanntgabe der Testergebnisse gegenüber Familien-

mitgliedern lernen diese für sie unter Umständen relevante, aber auch sehr private Informatio-

nen (45,49,51,65). Diese Informationen könnten für sie von großem Interesse und Nutzen sein, 

da sich daraus zum Beispiel Wahrscheinlichkeiten selber Träger*in der Mutation zu sein ablei-

ten lassen (31,36,45,47–49,56,58,61,65,67,73,74). Unter Berücksichtigung der Interessen und 

Abbildung 4 Ergebnisse - Konsequenzen des Testergebnis 
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Rechte aller kann die Mitteilung und Einordnung dieser Befunde innerhalb der Familien eine 

große Herausforderung für die getestete Person darstellen (31,36,46,49,51,56,58,61,65,74).    

3.2.3 Kontextuelle Herausforderungen 

Diese Kategorie umfasst 21 ethische Aspekte in vier Unterkategorien. Diese Aspekte beziehen 

sich auf die sozialen und gesellschaftlichen Umstände genetischer Tests für seltene Erkrankun-

gen. Die meisten dieser Aspekte liegen somit außerhalb der direkten Beinflussbarkeit von In-

dividuen, wie Ärzt*innen und genetischen Berater*innen, und beziehen sich mehr auf grund-

sätzliche Strukturen des Gesundheitswesens mit dessen Rahmenbedingungen.  

Relevant erscheinen hier die verschiedenen ökonomischen Aspekte. Sie beeinflussen maßgeb-

lich die Entwicklung und den Vertrieb von genetischen Tests für seltene Erkrankungen. Unei-

nigkeit herrscht in der wirtschaftlichen Bewertung dieser Tests. Sie werden einerseits als kos-

teneffizient beschrieben, da sie die diagnostische Odyssee deutlich verkürzen können und damit 

die Belastung der Betroffenen und des Gesundheitssystems reduzieren                                                   

(6,37,39,53,54,66,70,76,77). Andererseits ist insbesondere die Entwicklung der einzelnen Tests 

sehr aufwendig und teuer, während sie entsprechend der Natur seltener Erkrankungen nicht 

häufig eingesetzt werden (37,50,52,65,68,74).  

 

 

Abbildung 5 Ergebnisse - Kontextuelle Herausforderungen 
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Ein auch unter dem Aspekt der Wirtschaftlichkeit aufgegriffenes Thema ist die Frage nach 

Tests ohne direkte Konsequenzen, also zum Beispiel ein Test der zum reinen Informationsge-

winn genutzt wird (68). Häufig ergeben sich aus der Diagnose einer seltenen Erkrankung keine 

therapeutischen Optionen, deren Inanspruchnahme als Nutzen betrachtet werden könnte. Bei 

genetischen Tests in der Schwangerschaft stellt sich nicht nur die Frage nach Therapien, son-

dern auch nach der möglichen Inanspruchnahme eines Schwangerschaftsabbruchs als konse-

quente Leidensvermeidung. Dies führt zu einer schwierigen Situation, da die Kosten-Nutzen 

Abwägung nicht eindeutig auf Seite des Nutzens liegt. 

4. Diskussion 

Die Interviewstudie zeigt, dass im Alltag der Betroffenen von HCP und ihren Angehörigen 

verschiedene Aspekte des Krankheitserlebens eine Rolle spielen. Herausfordernd ist insbeson-

dere der Umgang mit genetischen Tests. Die Gründe für und gegen eine Testung sind vielfältig 

und individuell. Ähnliches gilt für die Wahrnehmung des Entscheidungsprozesses sowie der 

Testdurchführung und Ergebnismitteilung. Das systematische Review hat diese Erkenntnisse 

zu genetischen Tests bei HCP Patient*innen um Aspekte aus der Literatur zu seltenen Erkran-

kungen erweitert. Es konnte gezeigt werden, dass verschiedene Faktoren wie die Art der Er-

krankungen, gesellschaftliche Ideale und Gegebenheiten der Gesundheitssysteme das Tester-

lebnis beeinflussen. Im Folgenden werden Ergebnisse der Interviewstudie und Fokusgruppe mit 

Aspekten des Reviews verglichen und diskutiert. 

Im systematischen Review konnten genetische Tests in der Abwesenheit einer aussichtsreichen 

Therapie als ein zentrales ethisches Thema identifiziert werden (43–45,49,58,70). Dabei stellt 

sich die Frage, ob bei fehlender Option zur Leidensminderung durch eine Therapie, der Infor-

mationsgewinn durch das Wissen um die molekulare Diagnose den mit einer genetischen Tes-

tung verbundenen Aufwand rechtfertigt. Ein Beispiel für solch eine Situation stellt die HCP da. 

Für HCP gibt es keine Heilung. Es besteht nur die Möglichkeit einer symptomatischen Therapie 

(78,79). In den Einzelinterviews und der Fokusgruppe wurde klar, dass eine molekulare Diag-

nose viel Sicherheit bietet. Zum einen können andere, möglicherweise heilbare Erkrankungen, 

ausgeschlossen werden, zum anderen kann eine frühzeitige Patient*innenedukation beginnen. 

Dies ermöglicht auch eine frühe Inanspruchnahme unterstützender Angebote wie die Vernet-

zung in Selbsthilfegruppen. Auch die nicht erkrankten Angehörigen profitieren von der siche-

ren Diagnose. Dadurch können sie eine individuelle Versorgung und Unterstützung der Er-

krankten sicherstellen. Dieses Ergebnis deckt sich mit dem des systematischen Reviews. Einer 
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der Vorteile einer molekularen Diagnose auch ohne spezifische Therapie wurde in der Gewiss-

heit um die Erkrankung gesehen (7,33,35,38,39,47,49,53,54,57,59,61,65–69). Damit einher ge-

hen häufig auch krankheitsspezifische Informationen wie eine Prognose mit zu erwartenden 

Symptomen und möglicherweise auch eine Lebenserwartung (6,7,33,35,38–40,46,47,49,53, 

54,57,59,61,62,65–69,77). Des Weiteren ermöglicht dieses Wissen den Zugang zu krank-

heitsspezifischen Therapie- und Begleitungsangeboten (38,39,53,58,72). Eine ergänzende Per-

spektive der Interviewstudie ist, dass dieses Wissen den Betroffenen und Angehörigen auch bei 

Erkrankungen mit schlechter Vorhersehbarkeit ermöglicht, Vorbereitungen für den nächsten 

Schub zu treffen. Zusätzlich ermöglicht eine definitive Diagnose auch den Zugang zu sozialen 

Leistungen und Unterstützungsangeboten (6). 

Ein Zeitpunkt, welcher durch die Interviewteilnehmenden als besonders relevant identifiziert 

wurde und auch in der Fokusgruppe genauerer Untersuchung zukam, ist die Familienplanung. 

In den Publikationen des systematischen Reviews wird die genetische Diagnose als Schlüssel 

zu einer informierten Familienplanung angesehen (6,38–40,47,48,51,60,66,70,71,75). In der 

Interviewstudie wurde darüber hinaus nicht nur das Ergebnis eines genetischen Tests, sondern 

auch das subjektive Krankheitsempfinden als Entscheidungsgrundlage der Familienplanung ge-

nannt. Dabei spielt nicht nur die potentielle Erkrankung des Kindes eine Rolle, sondern auch 

die Frage nach dem erkrankten Elternteil und in wie weit eine Versorgung des Kindes, ob er-

krankt oder nicht, gewährleistet werden kann. Damit werden Nuancen abgebildet, die im sys-

tematischen Review nicht vorkommen. Was die meisten Teilnehmenden der Interviews eint, ist 

der Wunsch, ein möglichst gesundes Kind zu bekommen und dem Kind nicht durch die Verer-

bung einer Erkrankung zu schaden. Dieser Aspekt wird auch in der Literatur gefunden. Weiter-

führend wird dort besonders intensiv der Schwangerschaftsabbruch als Konsequenz einer prä-

natalen Diagnose als Mittel diskutiert, einen möglichen Schaden beim Kind zu verhindern 

(7,40,46,47,52,55,60,66,68,69,74–77,80). 

Ist ein Kind ohne Pränataldiagnostik geboren und eine seltene genetische Erkrankung in der 

Familie bekannt, stellt sich die Frage nach dem idealen Zeitpunkt zur Durchführung eines ge-

netischen Tests. Die Teilnehmenden der Interviewstudie betonten, dass die Inanspruchnahme 

eines genetischen Tests eine sehr individuelle Entscheidung sei und von verschiedenen, auch 

äußeren Faktoren abhänge. Daher konnten keine pauschale Aussage bezüglich des idealen Zeit-

punktes zur genetischen Testung getroffen werden kann. Als einzigen Zeitpunkt eindeutig ab-

gelehnt wurde eine Testung auf HCP direkt nach der Geburt. Im systematischen Review wird 

diese Thematik differenzierter und im Kontext verschiedener Erkrankungen betrachtet. Dabei 
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wird zum einen nach dem Anlass zur Testung unterschieden, ob es sich um eine präsymptoma-

tische Testung bei familiärer Prädisposition oder anderen Risikofaktoren handelt, oder um das 

Testen bereits symptomatischer Individuen (46,59,81). Zum anderem ist die Art der Erkran-

kung an sich relevant, vor allem der zu erwartende Zeitpunkt des Eintretens der Symptome 

(35,37,81–83). Auch aus dem systematischen Review kann kein eindeutiger Konsens bezüglich 

eines optimalen Zeitrahmens zur genetischen Testung abgeleitet werden. Eine Testung in der 

Kindheit wird insgesamt kritisch betrachtet (7,35,49,73). Die Teilnehmenden der Interviewstu-

die berichten von einer überraschend unterschiedlichen Wahrnehmung einer genetischen Tes-

tung in der eigenen Kindheit. Teilweise wird sich gut an den genetischen Test und die Ergeb-

nismitteilung erinnert, bei anderen Teilnehmenden ist jedoch überhaupt keine Erinnerung vor-

handen. Dies überrascht dahingehend, dass insbesondere ein positives genetisches Testergebnis 

potentiell eine identitätsstiftende Wirkung haben und das weitere Leben bedeutsam beeinflus-

sen kann. Dies gilt sowohl im Kontext einer gezielteren Inanspruchnahme von Gesundheits-

dienstleistungen wie auch in einer veränderten Familiendynamik. Möglicherweise kann ein be-

sonderes Zusammengehörigkeitsgefühl mit anderen (betroffenen) Familienangehörigen entste-

hen, geeint durch das gemeinsame Erleben einer seltenen genetischen Erkrankung.  

Dieses Zusammengehörigkeitsgefühl innerhalb einer Familie beeinflusst auch die Entschei-

dung zur Durchführung eines genetischen Tests. Die Interviewstudie ergab, dass die Entschei-

dung zur Inanspruchnahme genetischer Testangebote oft gemeinsam mit der Familie getroffen 

wurde. Im Kontrast dazu wurde in dem systematischen Review kein einziger Aspekt zur Rele-

vanz von Familiendynamiken in der Inanspruchnahme von Testangeboten gefunden. In den 

Ergebnissen fallen lediglich relevante ethische Aspekte der Ergebnisbewertung auf. Dazu ge-

hört zum Beispiel der Umgang mit den Testergebnissen. Diese Ergebnisse können eine große 

persönliche Relevanz für die Angehörigen haben (31,36,45,47–49,56,58,61,65,67,73,74). In 

diesem Rahmen ergeben sich Problemfelder wie informierte Einwilligung, welche nicht von 

Angehörigen für das individuelle Testergebnis eines Familienmitgliedes gegeben werden kann 

(49). Zusätzlich wird die Privatsphäre der Angehörigen gefährdet, wenn die erkrankte Person 

Informationen erfährt, die sich von ihr selbst auf die Familienangehörige übertragen lässt. An-

dererseits wird auch die Frage nach dem Zurückhalten von Ergebnissen, die eine Relevanz für 

die Angehörigen haben könnten, und dessen mögliche Folgen diskutiert (36,45,56). Weiterfüh-

rend wird in der Interviewstudie von einzelnen Teilnehmenden von einem Druck zur Testung 

durch die Angehörigen berichtet. Auch das systematische Review benennt Druck zur Inan-

spruchnahme genetischer Testangebote als einen wichtigen ethischen Aspekt (36,52,55,58,68). 

Aber auch in diesem Fall wird in keiner der Publikationen des systematischen Reviews der 



 24 

Druck durch Familienangehörige thematisiert. Es wird diskutiert, dass die Routinisierung der 

Testangebote und die zunehmende Verfügbarkeit einen indirekten Druck ausüben, diese auch 

in Anspruch zu nehmen sowie ein unter Umständen offensichtlicher Druck durch außenste-

hende Instanzen wie zum Beispiel Ärzt*innen oder ganz allgemein die Gesellschaft (36,49,52, 

55,69,75). Dies bringt die für einen genetischen Test aufklärenden Personen in herausfordernde 

Situationen. Zum einen muss sichergestellt werden, dass jede einzelne Person den Test freiwil-

lig durchführen lässt, insbesondere wenn ganze Familien gemeinsam das Testangebot wahr-

nehmen. Auch muss die Voraussetzung erfüllt sein, dass jedes Familienmitglied entsprechend 

aufgeklärt wurde. Andererseits muss sichergestellt werden, dass die Testergebnisse und deren 

Relevanz für die Patient*innen persönlich und die nicht getesteten Angehörigen ausführlich 

besprochen werden. Auch sollten Strategien erarbeitet werden, um entsprechende Gespräche 

über einen anstehenden Test und im Verlauf die erhaltenden Testergebnisse innerhalb der Fa-

milie konfliktfrei führen zu können. Mögliche Herausforderungen und Konflikte sollten im 

Vorhinein erörtert werden, um adäquate Lösungsansätze zu finden.  

5. Fazit 

Diese Arbeit zeigt sehr deutlich, dass mit der genetischen Testung für seltene Erkrankungen 

komplexe ethische Herausforderungen einhergehen. Die bisherige Literatur vernachlässigt ins-

besondere die Perspektive der Angehörigen. Es konnte jedoch gezeigt werden, dass die Berück-

sichtigung dieser Perspektiven im direkten Umgang mit Betroffenen von großer Bedeutung ist. 

Mögliche Interessen und Reaktionen können besser antizipiert werden. Dynamiken können bes-

ser verstanden werden, die Motivationen zur Durchführung genetischer Testangebote beein-

flussen. Bei einer genetischen Beratung sollte insbesondere der Gemeinschaftsaspekt der Fa-

milie berücksichtigt werden. Um eine adäquate Versorgung aller von einer Erkrankung be-

troffener Personen zu ermöglichen, sollte über die Perspektive der direkt betroffenen Pati-

ent*innen hinausgedacht werden. Eine mögliche Relevanz der Testergebnisse einer Einzelper-

son für deren Angehörige muss antizipiert werden. Gleichzeitig muss die freiwillige Teilnahme 

einer jeden Person sichergestellt werden und die Privatsphäre der direkt am Test beteiligten wie 

auch unbeteiligten Angehörigen bestmöglich gewahrt werden. Somit erfordert der Umgang mit 

genetischen Tests für seltene Erkrankungen eine besondere Sensibilität. In der Literatur zeigt 

sich hier eine Lücke. Der Einfluss des individuellen Krankheitserleben sowie der Familiendy-

namik auf die Annahme von Testangeboten sowie dem Umgang mit Ergebnissen muss für wei-

tere, seltene genetischer Erkrankungen untersucht werden. Das Ziel sollte sein, die bestmögli-

che Patient*innenversorgung sicher zu stellen.  
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b. Interviewleitfäden   

PePPP „Ethische Aspekte bei hereditärer chronischer Pankreatitis: Eine qualitative 

Interviewstudie“ (Patient*innen) 

Einstieg 
Lieber Herr/liebe Frau […], schön, dass Sie sich bereit erklärt haben, das Interview mit mir zu 
führen.  
 
Bevor wir beginnen, möchte ich kurz etwas über den Gesprächsablauf sagen. Damit ich mich 
besser auf das Gespräch konzentrieren kann, würd ich das Gespräch gerne aufzeichnen.  
Sind sie damit einverstanden? 
[TeilnehmerIn einverstanden à Tonband einschalten, falls nicht à Notizen machen] 
 
So, das Tonbandgerät läuft nun. Wir hatten ja eben schon darüber gesprochen, dass Ihre 
Teilnahme an diesem Forschungsprojekt freiwillig ist. Sie können das Interview selbstver-
ständlich jederzeit ab- oder unterbrechen. Ansonsten können Sie im Gespräch gerne so aus-
führlich erzählen, wie Sie möchten – wir haben Zeit. 
 
Haben Sie noch Fragen zum Gesprächsablauf? 
 
Wir wollen heute über Ihre Krankheit, die chronische Pankreatitis sprechen, wie haben 
Sie denn überhaupt gemerkt, dass Sie diese Erkrankung haben? 

Hinführung 
 
 
Tonbandgerät 
 
 
 
 
Freiwilligkeit 
Unterbrechungen 
Ermunterung 
 
 
Nachfragen 
 
Einstiegsfrage 

 

Themenkomplex I: Patientenbiographie 
Die Diagnose hat ja oft eine lange Vorgeschichte, können Sie mir darüber etwas erzählen? 
Woran haben Sie denn gemerkt, dass Sie erkrankt sind? 
Wie/Wann haben Sie erfahren, dass Sie Pankreatitis haben? 
Hat sich etwas verändert, dadurch dass die Diagnose nun auf dem Tisch lag? 
Wie ging es dann weiter?  
Wie ist es denn, mit der Krankheit zu leben? (Wechselphasen zw. krank und gesund?) 
Wie geht es Ihnen mit der Krankheit momentan? 
Haben Sie Einschränkungen im Alltag? 
Welche Folgen hat/hatte die Krankheit auf Ihre Ausbildung? 
Welche Auswirkungen gibt es auf den Beruf? [falls zutreffend] 
Hat die Krankheit Auswirkungen auf das Familienleben? 
 
Können Sie bitte den folgenden Satz vervollständigen:  
Leben mit chronischer Pankreatitis bedeutet für mich… 

Weg zur Diagnose 
Schwierigkeiten 
 
 
Leben mit der Er-
krankung 
 
Ausbildung/Beruf 
Familienplanung 

 

Themenkomplex II: Genetik 
Wir haben ja bereits darüber gesprochen, dass es ein langer Weg zur Diagnose sein kann. Es 
gibt ja auch die Möglichkeit, sich daraufhin testen zu lassen, ob man die Veranlagung für 
chronische Pankreatitis trägt. Haben Sie sich eigentlich genetisch untersuchen lassen?  
 
Ja/Nein à Können Sie mir erzählen, wie es zu dieser Entscheidung kam? 
Können Sie beschreiben, wie Sie das entschieden haben? 
Versetzen Sie sich doch noch mal in die Situation. Wie war das? Würden Sie heute anders 
entscheiden? 
 
Gab es vor dem Test eine Beratung?  
Wenn ja, wie haben Sie diese empfunden? 
Haben Sie in die Entscheidung andere Personen miteinbezogen? 
Bei Testung:  
Wie ging es nach der Testung weiter? Was haben Sie mit den Informationen gemacht? 
Haben Sie diese Informationen eigentlich auch mit anderen Personen geteilt? Wie haben diese 
reagiert? 

Gründe 
 
 
 
Entscheidungs- 
Prozess 
 
 
 
Beratung 
Familie 
 
Umgang mit den In-
formationen 
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Hat sich durch die Informationen in Ihrem Leben etwas geändert?  
Was hat das gemacht? Haben Sie ein Beispiel dafür? (Familienplanung)  
 
Wir haben bisher viel über die chronische Pankreatitis gesprochen, spielt das Thema „Krebs“ 
in Ihrem Leben auch eine Rolle?  
Was geht Ihnen bei dem Thema „Krebs“ durch den Kopf? 
Wie gehen Sie mit diesem Thema um? 

Einfluss der Infor-
mationen  
 
 
Krebsrisiko 

 

Themenkomplex III: Patientenselbsthilfegruppen 
Den Kontakt zu Ihnen haben wir ja über den „Verein Deutsche Pankreashilfe“ aufgenommen. 
Wie kam es eigentlich dazu, dass Sie Mitglied in diesem Verein wurden?/ Wie kam es dazu, 
dass Sie in Kontakt mit diesem Verein gekommen sind? 
 
Können Sie mir als Außenstehende erzählen, was diese Gruppe leistet? 
Über was reden Sie in der Gruppe? Wen laden Sie ein? Wie helfen sie sich? 
Gibt es sonst noch etwas?  
 
Können Sie an einem Beispiel beschreiben, wie Sie durch den Verein Hilfe/Unterstützung er-
halten? 
Fehlt Ihnen dabei vielleicht etwas? 
Wünschen Sie sich als Patient/in mehr Unterstützung, zum Beispiel durch Ihre Ärztin? 

Gründe  
 
 
 
Funktion 
 
 
Unterstützung 

 

Themenkomplex IV: Beteiligung an Forschung 
Ich würde mit Ihnen gerne noch über das Thema „medizinische Forschung“ sprechen 
Haben Sie schon mal an einer medizinischen Studie teilgenommen? 
 
Ja: Können Sie mir erzählen, wie es dazu kam? Warum haben Sie bei der Studie mitgemacht? 
(Was für eine Studie? Was haben Sie gemacht? Haben Sie die Ergebnisse erfahren?) 
 
Nein à zwei Möglichkeiten: Patient hatte noch nicht die Möglichkeit, sich an Studien zu be-
teiligen oder Patient hat sich gegen eine Teilnahme entschieden. 
 
Stellen Sie sich einmal vor, die medizinische Forschung hätte genügend Geld und die techni-
schen Möglichkeiten, alles zu erforschen, was Sie sich wünschen würden. Was würden Sie 
sich wünschen, soll in Bezug auf Ihre Erkrankung erforscht werden? 

Erfahrungen 
Forschung 
 
Gründe 
Motivation 
 
 
 
 
Wünsche 
 

 

Offener Ausstieg 
Möchten Sie noch etwas erzählen, was ich vergessen habe? 
Gibt es noch etwas, was Sie ergänzen möchten? 
Sozialdemographie à Checkliste 
Ich hätte nun noch ein paar konkrete Fragen an Sie… 

 

Danke sagen! 
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PePPP „Ethische Aspekte bei hereditärer chronischer Pankreatitis: Eine qualitative 

Interviewstudie“ (Angehörige) 

Einstieg 
Lieber Herr/liebe Frau […], schön, dass Sie sich bereit erklärt haben, das Interview mit mir 
zu führen.  
 
Bevor wir beginnen, möchte ich kurz etwas über den Gesprächsablauf sagen. Damit ich 
mich besser auf das Gespräch konzentrieren kann, würd ich das Gespräch gerne aufzeich-
nen.  
Sind sie damit einverstanden? 
[TeilnehmerIn einverstanden à Tonband einschalten, falls nicht à Notizen machen] 
 
So, das Tonbandgerät läuft nun. Wir hatten ja eben schon darüber gesprochen, dass Ihre 
Teilnahme an diesem Forschungsprojekt freiwillig ist. Sie können das Interview selbstver-
ständlich jederzeit ab- oder unterbrechen. Ansonsten können Sie im Gespräch gerne so aus-
führlich erzählen, wie Sie möchten – wir haben Zeit. 
 
Haben Sie noch Fragen zum Gesprächsablauf? 
 
Wir wollen heute über die „chronische Pankreatitis“ sprechen.  
Was wissen Sie eigentlich zu dieser Erkrankung? 

Hinführung 
 
 
Tonbandgerät 
 
 
 
 
Freiwilligkeit 
Unterbrechungen 
Ermunterung 
 
 
Nachfragen 
 
Einstiegsfrage 

 

Themenkomplex I: Patientenbiographie/Situation der Angehörigen 
Die Diagnose hat ja oft eine lange Vorgeschichte, haben Sie den Weg Ihres Mannes / Ihrer 
Frau / Ihres Lebenspartners / … miterlebt? Wie/Wann haben Sie erfahren, dass Ihr Angehö-
riger Pankreatitis hat? 
 
Wie ging es dann weiter?  
Wie ist es denn, mit jemandem zu leben, der diese Krankheit hat? (Wechselphasen zw. 
krank und gesund?) 
Wirkt sich die Erkrankung auch auf Ihr Leben aus? Wenn ja, können Sie ein Beispiel dafür 
schildern? 
Beeinträchtigt die Krankheit Ihres Angehörigen Ihren gemeinsamen Alltag? 
Welche Folgen hat/hatte die Krankheit auf Ihre Ausbildung? 
Welche Auswirkungen gibt es auf den Beruf? [falls zutreffend] 
Hat die Krankheit Auswirkungen auf das Familienleben? 
 
Können Sie bitte den folgenden Satz vervollständigen:  
Mit jemanden zu leben, der chronische Pankreatitis hat, bedeutet… 

Weg zur Diagnose 
Schwierigkeiten 
 
 
 
Leben mit einem er-
krankten Angehöri-
gen 
 
Ausbildung/Beruf 
Familienplanung 

 

Themenkomplex II: Genetik 
Es gibt ja auch die Möglichkeit, sich daraufhin testen zu lassen, ob man die Veranlagung für 
chronische Pankreatitis trägt. Hat sich Ihr Angehöriger eigentlich genetisch untersuchen las-
sen?  
 
Ja/Nein à Waren Sie in diese Entscheidung eingebunden? 
Versetzen Sie sich doch noch mal in die Situation. Wie war das?  
Würden Sie sich in der Situation Ihres Angehörigen anders entscheiden? 
 
Gab es eine Beratung vor dem Test?  
Wenn ja, wie haben Sie diese empfunden? 
Wurden in die Entscheidung noch andere Personen miteinbezogen? 
 
Bei Testung:  
Wie ging es nach der Testung weiter? 

Gründe 
 
 
 
Entscheidungs- 
Prozess 
 
 
Beratung 
Familie 
 
 
Umgang mit den In-
formationen 
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Hat ihr Angehöriger die Informationen mit Ihnen geteilt? Wie haben Sie reagiert? 
Hat sich durch die Informationen in Ihrem Leben etwas geändert?  
Was hat das gemacht? Haben Sie ein Beispiel dafür? (Familienplanung)  
 
 
Wir haben bisher viel über die chronische Pankreatitis gesprochen, spielt das Thema 
„Krebs“ in Ihrem Familienleben/in Ihrer Partnerschaft auch eine Rolle?  
Was geht Ihnen bei dem Thema „Krebs“ durch den Kopf? 
Wie gehen Sie mit diesem Thema um? 

 
Einfluss der Informa-
tionen  
 
 
Krebsrisiko 

 

Themenkomplex III: Patientenselbsthilfegruppen 
Den Kontakt zu Ihnen haben wir ja über den „Verein Deutsche Pankreashilfe“ aufgenom-
men. Wie kam es eigentlich dazu, dass Sie in Kontakt zu diesem Verein gekommen sind? 
 
Können Sie mir als Außenstehende erzählen, was diese Gruppe leistet? 
Gibt es sonst noch etwas?  
 
Können Sie an einem Beispiel beschreiben, wie Sie durch den Verein Hilfe/Unterstützung 
erhalten? 
Fehlt Ihnen dabei vielleicht etwas?  
Wünschen Sie sich mehr Unterstützung, zum Beispiel durch Ärzte? 

Gründe  
 
 
 
Funktion 
 
 
Unterstützung 

 

Themenkomplex IV: Beteiligung an Forschung 
Ich würde mit Ihnen gerne noch über das Thema „medizinische Forschung“ sprechen 
Hat Ihr Mann / Ihre Frau schon mal an einer (anderen) Studie teilgenommen? 
 
Ja: Können Sie mir erzählen, wie es dazu kam? Warum hat ihr Mann / ihre Frau an der Stu-
die teilgenommen? (Was haben Sie gemacht? Haben Sie die Ergebnisse erfahren?) 
 
Nein à zwei Möglichkeiten: Patient hatte noch nicht die Möglichkeit, sich an Studien zu 
beteiligen oder Patient hat sich gegen eine Teilnahme entschieden. 
 
Stellen Sie sich einmal vor, die medizinische Forschung hätte genügend Geld und die tech-
nischen Möglichkeiten, alles zu erforschen, was Sie sich wünschen würden. Was würden Sie 
sich wünschen, was soll hinsichtlich der „chronischen Pankreatitis“ erforscht werden? 

Erfahrungen 
Forschung 
 
Gründe 
Motivation 
 
 
 
 
Wünsche 
 

 

Offener Ausstieg 
Möchten Sie noch etwas erzählen, was ich vergessen habe? 
Gibt es noch etwas, was Sie ergänzen möchten? 

 

Sozialdemographie à Checkliste: Ich hätte nun noch ein paar konkrete Fragen an Sie… 
 

Danke sagen! 
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c. Stellungsnahmen der Ethikkommission
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e. Eidesstattliche Erklärung 

 

Hiermit erkläre ich, dass ich die vorliegende Dissertation selbständig verfasst und 
keine anderen als die angegebenen Hilfsmittel benutzt habe. 

 

Die Dissertation ist bisher keiner anderen Fakultät und keiner anderen wissenschaftli-
chen Einrichtung vorgelegt worden. 

 

Ich erkläre, dass ich bisher kein Promotionsverfahren erfolglos beendet habe und 
dass eine Aberkennung eines bereits erworbenen Doktorgrades nicht vorliegt. 
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