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l. Vorwort

Am 1. Februar 2010 ist in Deutschland
das Gesetz tiber genetische Untersuchun-
gen bei Menschen (Gendiagnostikgesetz
- GenDQG) in Kraft getreten. Die Aufga-
be, Richtlinien im gesetzlichen Rahmen
(§23 GenDG) fiir verschiedene Teilbe-
reiche des GenDG zu erarbeiten, wurde
der beim Robert Koch-Institut (RKI) ein-
gerichteten Gendiagnostik-Kommission
(GEKO) tibertragen. Die GEKO ist aus 13
Sachverstindigen aus den Fachrichtungen
Medizin und Biologie, 2 Sachverstindigen
aus den Fachrichtungen Ethik und Recht
sowie 3 Vertretern der fiir die Wahrneh-
mung der Interessen der Patientinnen und
Patienten, der Verbraucherinnen und Ver-
braucher und der Selbsthilfe behinderter
Menschen auf Bundesebene maf3gebli-
chen Organisationen zusammengesetzt.
Die Qualifikationsinhalte fiir die gene-
tische Beratung im Rahmen genetischer
Untersuchungen waren vor Inkrafttreten
des GenDG ausschliefilich in den Weiter-
bildungsordnungen zur Fachirztin bzw.
zum Facharzt fiir Humangenetik sowie in
der Zusatz-Weiterbildung Medizinische
Genetik geregelt; die Inhalte der geneti-

Bekanntmachung des Robert Koch-Instituts

Richtlinie der Gendiagnostik-
Kommission (GEKO)

fur die Anforderungen an die
Qualifikation zur und Inhalte der
genetischen Beratung gemaf3 §23
Abs. 2 Nr. 2a und § 23 Abs. 2 Nr. 3

GenDG

in der Fassung vom 17.11.2023 - veroffentlicht
und in Kraft getreten am 06.12.2023 - ersetzt
die Fassung vom 01.07.2011

schen Beratung fiir diese Arztinnen und
Arzte werden abgebildet durch die Leit-
linie der Deutschen Gesellschaft fiir Hu-
mangenetik [1]. Mit dem GenDG hat der
Gesetzgeber Regelungen geschaffen, mit
denen die GEKO Arztinnen und Arzten
aller einschldgigen Fachgebiete Anforde-
rungen aufzeigen kann, wie sie sich fiir die
Vornahme genetischer Beratungen quali-
fizieren kénnen. Die von der GEKO defi-
nierte Qualifikation zur fachgebundenen
genetischen Beratung steht allen Arztin-
nen und Arzten offen, die in ihrem Fach-
gebiet selbst genetisch beraten mochten
(siehe @ Tab. 1).

Die GEKO hat gemifl §23 Abs. 2
Nrn. 2a und 3 GenDG den gesetzlichen
Auftrag, in Bezug auf den allgemein an-
erkannten Stand der Wissenschaft und
Technik Richtlinien fiir die Anforderun-
gen an die Qualifikation zur genetischen
Beratung nach §7 Abs. 3 GenDG und
die Anforderungen an die Inhalte der ge-
netischen Beratung fiir alle Arztinnen
und Arzte zu erstellen. Die Qualifikati-
on zur genetischen Beratung im Rahmen
der drztlichen Weiterbildung oder nach
Mafigabe dieser Richtlinie stellt gemaf3
§27 Abs. 41.V.m. §7 Abs. 3 GenDG die

244 ‘ Bundesgesundheitsblatt - Gesundheitsforschung - Gesundheitsschutz 2 - 2024

Grundlage fiir die gesetzlich vorgegebene
Durchfithrung fachgebundener geneti-
scher Beratungen dar. Die bereits vorhan-
dene Beratungsqualifikation von Fachérz-
tinnen und Fachérzten fiir Humangenetik
bzw. Arztinnen und Arzten mit der Zu-
satzbezeichnung Medizinische Genetik
bleibt von der Richtlinie unberiihrt. Dies
gilt ebenso fiir die Qualifikation derje-
nigen Fachdrztinnen und Fachérzte, die
sich dazu im Rahmen ihrer Weiterbil-
dung nach Maf3gabe von seit 2018 gelten-
den Regelungen des arztlichen Weiterbil-
dungsrechts qualifiziert haben.

Il. Die Bedeutung der
genetischen Beratung

Die genetische Beratung setzt bei den Be-
diirfnissen der betroffenen Person’ an. Die
genetische Beratung vor einer genetischen
Untersuchung soll Hilfestellung bei der
Entscheidungsfindung fiir oder gegen die
genetische Untersuchung geben. Deshalb

' Derim GenDG verwendete Begriff, betroffe-
ne Person” umfasst in dieser Richtlinie sowohl
Patientinnen und Patienten als auch klinisch
gesunde Ratsuchende.


https://doi.org/10.1007/s00103-023-03822-0
http://crossmark.crossref.org/dialog/?doi=10.1007/s00103-023-03822-0&domain=pdf

hochrelevante als auch nicht-informati-
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soll sie einem Einzelnen oder ggf. auch
einer Familie helfen, medizinisch-geneti-
sche Fakten zu verstehen und deren Re-
levanz fiir das weitere Leben einordnen
zu konnen, Entscheidungsalternativen zu
bedenken (Wissen — Nichtwissen), selbst-
bestimmte Entscheidungen zu treffen und
individuell angemessene Verhaltenswei-
sen zu wihlen. Eine genetische Beratung
muss im personlichen Gesprich in allge-
mein verstdndlicher Form sowie ergeb-
nisoffen erfolgen. Sie sollte bevorzugt in
Prasenz stattfinden und kann auch Video-
sprechstunden umfassen. Die genetische
Beratung kann durch schriftliche oder
elektronische Medien ergénzt werden.

Jeder Mensch ist Tréger zahlreicher ge-
netischer Merkmale, die in Bezug auf ei-
gene Erkrankungen oder Erkrankungen
in der Familie eine diagnostische oder
pradiktive Bedeutung haben kénnen. Die
Ergebnisse genetischer Untersuchungen
koénnen auch psychosoziale Auswirkun-
gen zur Folge haben und erhebliche Be-
deutung fiir reproduktive Entscheidungen
erlangen. Fiir eine informierte Entschei-
dung der betroffenen Person fiir oder ge-
gen eine genetische Untersuchung ist es
wichtig zu verstehen, dass die Aussage-
kraft der Ergebnisse genetischer Unter-
suchungen unterschiedlich ist. Das be-
deutet auch, dass sowohl medizinisch
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deren genetisch Verwandte eine besonde-
re Bedeutung zu. Das gleiche gilt bei der
genetischen Beratung im Zusammenhang
mit genetischen Untersuchungen, insbe-
sondere bei genomweiten Analysen.

Ziel des GenDG und seiner Richtlini-
en ist es, ,,die Voraussetzungen fiir geneti-
sche Untersuchungen |[...] zu bestimmen
und eine Benachteiligung auf Grund ge-
netischer Eigenschaften zu verhindern, um
insbesondere die staatliche Verpflichtung
zur Achtung und zum Schutz der Wiirde
des Menschen und des Rechts auf informa-
tionelle Selbstbestimmung zu wahren® (§ 1
GenDG).

Die genetische Beratung dient der Un-
terstiitzung einer bewussten Ausiibung
des Selbstbestimmungsrechtes. Fiir die
betroffene Person bleibt die Wahrneh-
mung der angebotenen Beratung freiwil-
lig; es steht ihr frei, darauf zu verzichten.
Der Verzicht kann bei diagnostischen Un-
tersuchungen miindlich erfolgen. Bei pra-
diktiven und vorgeburtlichen genetischen
Untersuchungen kann im Einzelfall nach
vorheriger schriftlicher Information iiber
die Beratungsinhalte auf die genetische
Beratung schriftlich verzichtet werden
($10 Abs. 2 Satz 1 und §15 Abs. 3i.V.m.
§10 Abs. 2 Satz 1 GenDG). Die genetische
Beratung ist von der Aufkldrung zu un-
terscheiden, auch wenn genetische Bera-
tung und Aufklarung in einem Gesprach
stattfinden kénnen. Die Aufkldrung dient
dazu, die betroffene Person so iiber die
entsprechende Untersuchung zu infor-
mieren, dass eine rechtswirksame Einwil-
ligung erfolgen kann. Die Anforderungen
an die Inhalte der Aufklarung bei geneti-
schen Untersuchungen zu medizinischen
Zwecken sind in einer gesonderten Richt-
linie der GEKO geregelt [2].
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lll. Formale Aspekte der
genetischen Beratung

Im Rahmen dieser Richtlinie wird zwi-
schen genetischen Beratungen in diag-
nostischem, pradiktivem und vorgeburt-
lichem Kontext unterschieden (zu den
Begriffsbestimmungen siehe § 3 GenDG).
Aufgrund dieser Differenzierung ergeben
sich spezifische Anforderungen an die
Beratungszeitpunkte (§10 Abs. 1 und 2
GenDG) (siehe Abschnitte II1.1-3.) und
die Beratungsinhalte (§ 10 Abs. 3 GenDG)
(siehe Abschnitte IV und V.1-3.2.).

[Il.1. Genetische Beratung im
Rahmen einer diagnostischen
genetischen Untersuchung

Nach Vorliegen des Untersuchungsergeb-
nisses einer diagnostischen genetischen
Untersuchung soll die verantwortliche
arztliche Person der betroffenen Person
eine genetische Beratung anbieten (§ 10
Abs. 1 GenDG). Dariiber hinaus sieht
das GenDG vor, dass eine genetische Be-
ratung bei einem auffilligen Ergebnis
fir eine nicht behandelbare Erkrankung
oder gesundheitliche Stérung angeboten
werden muss (§ 10 Abs. 1 GenDG). Aber
auch bei behandelbaren Krankheiten oder
einem unauffilligen Untersuchungsergeb-
nis kann eine genetische Beratung von
grofler medizinischer, psychischer und
sozialer Bedeutung sein.

Wenn einer Ergebnismitteilung in Be-
zug auf nicht intendierte Zufallsbefunde
(unerwartete Untersuchungsergebnisse)
zugestimmt wurde, ist bei Vorliegen eines
medizinisch relevanten Zufallsbefundes
eine genetische Beratung notwendig.

Bei einer Erweiterung eines diagnosti-
schen Untersuchungszwecks auf pradik-
tive genetische Eigenschaften und damit
auf einen anderen Untersuchungszweck
(siehe auch Abschnitt II1.4.1. der GEKO-
Richtlinie fiir die Anforderungen an die
Inhalte der Aufkldrung [2]), der nicht in
direktem Zusammenhang mit dem pri-
maren diagnostischen Untersuchungs-
zweck steht, ist eine genetische Beratung
vor der genetischen Analyse und nach
Vorliegen des Untersuchungsergebnis-
ses durch eine dafiir qualifizierte 4rztliche
Person verpflichtend, weil es sich um ei-

genstindige pradiktive genetische Unter-
suchungen handelt.

[1l.2. Genetische Beratung im
Rahmen einer pradiktiven
genetischen Untersuchung

Bei einer pridiktiven genetischen Un-
tersuchung ist die betroffene Person vor
der genetischen Untersuchung und nach
Vorliegen des Untersuchungsergebnisses
durch eine érztliche Person, die die Qua-
lifikation nach §7 Abs. 1 und 3 GenDG
i. V.m. dieser Richtlinie erfiillt (siche auch
Abschnitt VI.), genetisch zu beraten ($ 10
Abs. 2 GenDG).

Der betroffenen Person ist nach der ge-
netischen Beratung eine angemessene Be-
denkzeit bis zur Untersuchung einzuriu-
men (siehe auch Abschnitt V.2.1.).

[1l.3. Genetische Beratung im
Rahmen einer vorgeburtlichen
genetischen Untersuchung

Zu den vorgeburtlichen genetischen Un-
tersuchungen zahlen alle genetischen
Analysen nach §3 Nr. 2 GenDG zur
Feststellung genetischer Eigenschaften
des Fotus an Zellen, die durch invasive
Fruchtwasserentnahme (Amniozentese),
Chorionzottenbiopsie oder Nabelschnur-
punktion gewonnen wurden. Zu den vor-
geburtlichen genetischen Untersuchun-
gen im Sinne des GenDG gehoren auch
Analysen zur Abklarung genetischer Ei-
genschaften des Fétus aus miitterlichem
Blut, wie die nicht-invasiven Pranataltests
(NIPT). Bei den letztgenannten Unter-
suchungen handelt es sich nach GenDG
nicht um vorgeburtliche Risikoabklarun-
gen (§3 Nr. 3 GenDG), sondern um ge-
netische Analysen im Sinne des GenDG
(§3 Nr. 2b GenDG). Zudem zahlt auch
die vorgeburtliche Risikoabkldrung, die
eine Berechnung der Wahrscheinlichkeit
fiir das Vorliegen einer bestimmten gene-
tischen Eigenschaft mit einer Bedeutung
fiir eine Erkrankung oder gesundheitli-
che Storung des Embryos oder Fotus er-
moglicht (insbesondere Serum- und ge-
zielte Ultraschalluntersuchungen), zu den
vorgeburtlichen genetischen Untersu-
chungen. Vor einer vorgeburtlichen ge-
netischen Untersuchung und nach Vor-
liegen des Untersuchungsergebnisses ist
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die Schwangere entsprechend §10 Abs. 2
und 3 GenDG genetisch zu beraten und
erginzend auf den Beratungsanspruch
nach §2 des Schwangerschaftskonflikt-
gesetzes (SchKG) [3] hinzuweisen (§ 15
Abs. 3 GenDG). Die Regelungen der Be-
ratung nach § 2a SchKG sind dabei zu be-
achten. Gegebenenfalls ist im Einverneh-
men mit der Schwangeren der Kontakt zu
einer Beratungsstelle nach § 3 des SchKG
zu vermitteln.

IV. Inhalte der genetischen
Beratung

Die genetische Beratung soll einem Ein-
zelnen oder einer Familie helfen, medi-
zinisch-genetische Sachverhalte zu ver-
stehen, Entscheidungsalternativen zu
bedenken, individuell angemessene Ver-
haltensweisen zu wihlen und selbstindi-
ge Entscheidungen zu treffen und zugleich
das Recht auf Nichtwissen gewihrleisten
(§10 Abs. 3 GenDG). Dazu sollte vor einer
genetischen Beratung eine Vereinbarung
iiber Ziele, Umfang, Motivation und Er-
wartungen an die genetische Beratung er-
folgen [4]. Die Inanspruchnahme der ge-
netischen Beratung ist freiwillig.

Die genetische Beratung hat allgemein
verstandlich und ergebnisoffen zu er-
folgen und insbesondere die Erorterung
moglicher medizinischer, psychosozialer
und ethischer Fragen zu berticksichtigen,
die im Zusammenhang mit der Indikation
zu der genetischen Untersuchung sowie
den vorhandenen Vorbefunden stehen
[5-7]. Die genetische Beratung erfolgt im
personlichen Gesprich, das sich an den
Anliegen und Bediirfnissen der betrof-
fenen Person orientiert und in dem die-
se Gelegenheit fiir Fragen erhilt. Bei Zu-
stimmung der betroffenen Person kann
die genetische Beratung auch unter Hin-
zuziehung einer weiteren érztlichen oder
nicht-arztlichen, sachverstdndigen Person
erfolgen [4, 5, 8]. Grundsitzlich miissen
insbesondere die individuellen Werthal-
tungen und religiésen Einstellungen so-
wie die psychosoziale Situation der be-
troffenen Person beachtet und respektiert
werden [8]. Auflerdem sollen der betrof-
fenen Person bei psychischen und phy-
sischen Belastungen Moglichkeiten zur
Unterstiitzung (z.B. psychosoziale, psy-
chotherapeutische Beratung) angeboten



werden [7, 9, 10]. Gegebenentfalls soll auf
fur die Fragestellung relevante Patienten-
organisationen und Behindertenverbinde
hingewiesen werden und - sofern mog-
lich und von der betroffenen Person ge-
wiinscht — Kontakte vermittelt werden [5,
7,11].

Hat die genetische Untersuchung und
deren Ergebnis Konsequenzen fiir zu-
kiinftige Nachkommen, wird eine geneti-
sche Beratung beider Partner empfohlen.
Ergeben sich aus dem Untersuchungser-
gebnis bzw. aus dem Beratungsgesprach
Hinweise, dass genetische Verwandte der
betroffenen Person Tragerinnen oder Tra-
ger der zu untersuchenden genetischen
Eigenschaft sein konnen, sollten die ge-
netisch Verwandten durch die betroffene
Person auf die Moglichkeit einer geneti-
schen Beratung hingewiesen werden [12].
Im Fall einer vermeidbaren oder behan-
delbaren Erkrankung bzw. gesundheitli-
chen Storung ist der betroffenen Person zu
empfehlen, den Verwandten eine geneti-
sche Beratung zu empfehlen (§10 Abs. 3
Satz 4 GenDG).

Der Inhalt der genetischen Beratung
und die weitere Vorgehensweise miissen
durch die beratende &rztliche Person do-
kumentiert werden. Inhalt und Ergebnis
der genetischen Beratung sollen der be-
troffenen Person sowie auf deren Wunsch
den von ihr gegebenenfalls benannten
Arztinnen und Arzten zeitnah in ver-
standlicher Form schriftlich zusammen-
gefasst zur Verfiigung gestellt werden [13].

V. Spezielle Inhalte genetischer
Beratungen in Abhdngigkeit
vom Beratungskontext

Die unter Abschnitt I'V. genannten Inhal-
te genetischer Beratungen stellen grund-
legende Inhalte genetischer Beratungen
dar. In Abschnitt V. werden spezielle Be-
ratungsinhalte in Abhangigkeit vom Kon-
text der genetischen Untersuchung ge-
nannt.

V.1. Genetische Beratung im
Rahmen einer diagnostischen
genetischen Untersuchung

Zusitzlich zu den oben genannten allge-
meinen Beratungsinhalten (Abschnitt IV.)
ist es zur Abkldrung einer bereits beste-

henden bzw. bekannten Erkrankung oder
gesundheitlichen Stérung sinnvoll, eine
dokumentierte Anamnese und Befund-
erhebung vorzunehmen [5-7]. Neben
der Patientenanamnese kann ebenfalls
eine Familienanamnese tiber mindestens
drei Generationen sinnvoll sein. Zur ge-
netischen Beratung nach erfolgter geneti-
scher Untersuchung gehort die Interpreta-
tion der Untersuchungsergebnisse fiir die
betroffene Person und die Erlauterung der
Konsequenz, die diese Ergebnisse fiir ge-
netisch Verwandte der betroffenen Person
haben [10].

Bei multifaktoriellen Erkrankungen
muss speziell auf die Bedeutung der zu
untersuchenden genetischen Eigenschaf-
ten fiir die Manifestation, Pravention und
Therapie der Erkrankung eingegangen
werden [7].

V.1.1. Genetische Beratung im
Rahmen einer genomweiten
molekularen Analyse

Genomweite molekulare Analysen, vom
Einsatz grofler Panels bis hin zur Sequen-
zierung des Exoms oder Gesamtgenoms,
werden in der Regel bei stark heterogenen
oder itiologisch unklaren Erkrankungen
oder gesundheitlichen Stérungen einge-
setzt. In Erweiterung zu den Festlegungen
in Abschnitt IV. gilt vor allem, dass auch
auf den Umfang der Untersuchung und
die technische Limitierung von genom-
weiten Analysen hingewiesen werden
muss. Aufgrund der groflen Anzahl der
analysierten Gene kann die Eingangsbe-
ratung nicht erkrankungsspezifisch, son-
dern nur indikationsgruppenspezifisch
erfolgen und beinhaltet auch die poten-
tielle Bedeutung aller relevanten Erbgén-
ge fiir die betroffene Person und ihre ge-
netisch Verwandten. Der Beratungsinhalt
umfasst sowohl die potentielle Moglich-
keit des Nachweises von genetischen Zu-
fallsbefunden als auch von genetischen
Varianten unklarer Signifikanz (VUS),
wie sie bei genomweiten Analysen zahl-
reich zu erwarten sind. Es ist darauf hin-
zuweisen, dass in Erganzung zu den Er-
gebnissen des primiren diagnostischen
Untersuchungszwecks nur dann Zufalls-
befunde mitgeteilt werden diirfen, wenn
die betroffene Person dies ausdriicklich
wiinscht [2] und das Ergebnis mit hin-
reichender Wahrscheinlichkeit eine kli-
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nische Bedeutung besitzt. Diese Anfor-
derung beruht darauf, dass genetische
Zufallsbefunde nicht nur moglich, son-
dern wahrscheinlich sind und das Recht
auf Nichtwissen daher von besonderer
Bedeutung ist.

Zusitzliche Ergebnisse einer zuvor ver-
einbarten gezielten (intendierten) Analy-
se pradiktiver genetischer Eigenschaften
werden hingegen unabhingig von deren
klinischer Bedeutung mitgeteilt, weil sie
ein eigenstindiges Ergebnis einer gene-
tischen Untersuchung zu medizinischen
Zwecken darstellen.

Bei Nachweis einer genetischen Ur-
sache der Erkrankung oder gesundheit-
lichen Storung erfolgt eine Aufklirung
iiber das Krankheitsbild und dessen Ver-
lauf sowie dessen Bedeutung fiir weite-
re genetisch Verwandte (krankheitsspe-
zifische Beratung), die Uberweisung der
betroffenen Personen an eine fiir diese
Erkrankung spezialisierte Einrichtung,
gegebenentfalls eine Uberweisung der be-
troffenen Personen an mehrere facharztli-
che Personen entsprechend der Manifesta-
tion der Symptome sowie die Empfehlung
fiir eine Kontaktaufnahme mit Patienten-
organisationen.

V.2. Genetische Beratung im
Rahmen einer pradiktiven
genetischen Untersuchung

V.2.1. Beratungsinhalte vor

einer pradiktiven genetischen
Untersuchung

Inhalt genetischer Beratungen im Rahmen
pradiktiver genetischer Untersuchungen
soll vor allem die Darstellung der Bedeu-
tung genetischer Faktoren bei der Krank-
heitsentstehung und deren Auswirkungen
auf die Erkrankungswahrscheinlichkeiten
fiir die betroffene Person und deren An-
gehorige sein [5, 7]. Gegebenenfalls muss
auch die Bedeutung exogener Faktoren
und moglicher Noxen (Teratogene, Mu-
tagene, Klastogene) fiir die Krankheits-
entstehung erortert werden [14]. Bei der
genetischen Beratung sollen neben diesen
Informationen auch Aussagen tiber Sensi-
tivitdt, Spezifitit und positiven/negativen
pradiktiven Wert, insbesondere aber auch
iiber die Bedeutung falsch positiver und
falsch negativer Resultate in verstdndli-
cher Weise vermittelt werden [14].
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Im Rahmen prédiktiver Untersuchun-
gen soll tiber die moglichen Auswirkun-
gen der Kenntnis des genetischen Ergeb-
nisses gesprochen werden, so dass eine
informierte individuelle Entscheidungs-
findung unter Berticksichtigung der per-
sonlichen und familidren Situation der be-
troffenen Person moglich wird [6-9].

Der betroffenen Person ist nach erfolg-
ter genetischer Beratung eine angemesse-
ne Bedenkzeit bis zur Entscheidung iiber
die Durchfithrung der genetischen Un-
tersuchung einzurdumen [7, 11, 14]. Die
Dauer der Bedenkzeit entscheidet sich im
Gesprich zwischen érztlicher Person und
betroffener Person.

V.2.2. Beratungsinhalte nach

einer pradiktiven genetischen
Untersuchung

Das Ergebnis einer pridiktiven geneti-
schen Untersuchung muss der betroffe-
nen Person ausfiihrlich erldutert und in
verstandlicher Form vermittelt werden,
insbesondere unter Beriicksichtigung der
sich daraus ableitenden Erkrankungs-
wahrscheinlichkeit und des Manifestati-
onsalters [5, 7]. Hierbei sind auch Gren-
zen, Nutzen und Risiken der aktuell zur
Verfiigung stehenden praventiven und
ggf. auch therapeutischen Mafinahmen
ausfithrlich zu erldutern. Dies sollte in en-
ger Kooperation mit der Facharztin oder
dem Facharzt mit entsprechender Quali-
fikation erfolgen.

V.3.Inhalte der genetischen
Beratung im Rahmen einer
vorgeburtlichen genetischen
Untersuchung

Bei genetischen Beratungen im Rahmen
der vorgeburtlichen genetischen Untersu-
chung und der vorgeburtlichen Risikoab-
kldrung muss insbesondere auf das fiir alle
Schwangerschaften geltende Basisrisiko
fiir das Vorliegen von Erkrankungen oder
gesundheitlichen Stérungen beim Neuge-
borenen hingewiesen werden.

Die Arztin oder der Arzt hat iiber den
Anspruch auf weitere und vertiefende
psychosoziale Beratung nach §2 SchKG
zu informieren und im Einvernehmen mit
der Schwangeren Kontakte zu Beratungs-
stellen nach § 3 SchKG und zu Patienten-

organisationen oder Behindertenverbén-
den zu vermitteln [3, 7].

Im Rahmen der vorgeburtlichen Risi-
koabklarung muss die Schwangere iiber
die Bedeutung von Wahrscheinlichkeiten,
mit der eine Erkrankung oder gesundheit-
liche Storung auftreten kann, informiert
werden.

V.3.1. Beratungsinhalte vor einer
vorgeburtlichen genetischen
Untersuchung

Die Inhalte einer genetischen Beratung
vor vorgeburtlicher Diagnostik umfassen
zusdtzlich Informationen zu den aktuel-
len Untersuchungsmoglichkeiten, ihrer
Aussagekraft (Einordnung eines auffil-
ligen Untersuchungsergebnisses z.B. bei
vorgeburtlicher Risikoabkldrung) und
moglichen Einschrankungen, ihrer Sen-
sitivitdt, Spezifitit und positiven/negati-
ven pradiktiven Wert, insbesondere aber
auch iiber die Bedeutung falsch positiver
und falsch negativer Resultate. In der ge-
netischen Beratung sollen mégliche Kon-
sequenzen einer vorgeburtlichen geneti-
schen Untersuchung thematisiert werden.
Die genetische Beratung kann ggf. Ele-
mente der drztlichen Aufklirung nach
§9 GenDG wie z.B. {iber die mit der Pro-
benentnahme verbundenen etwaigen Ri-
siken fiir die Schwangere und den Fétus
bzw. Embryo enthalten und des Weiteren
mogliche Alternativen bei einer Entschei-
dung gegen die Untersuchung aufzeigen
[9]. Der Schwangeren ist nach erfolgter
genetischer Beratung eine angemessene
Bedenkzeit bis zur Entscheidung iiber die
Durchfithrung der vorgeburtlichen gene-
tischen Untersuchung einzurdumen [7,
11, 14]. Die Dauer der Bedenkzeit ent-
scheidet sich im Gespréch zwischen arzt-
licher Person und der Schwangeren. Wird
anldsslich einer vorgeburtlichen Untersu-
chung das Geschlecht des Embryos oder
Fotus festgestellt, kann dies der Schwan-
geren mit ihrer Einwilligung nach Ab-
lauf der zwolften Schwangerschaftswo-
che post conceptionem mitgeteilt werden
(§15 Abs. 1 Satz 2 GenDG).

V.3.2. Beratungsinhalte nach einer
vorgeburtlichen genetischen
Untersuchung

Bei auffilligem diagnostischen Untersu-
chungsergebnis fiir eine bestimmte Er-
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krankung oder gesundheitliche Stérung
miissen das zu erwartende klinische Bild,
die Entwicklungsperspektiven fiir das be-
troffene Kind, Therapie- und Préaventions-
moglichkeiten, mogliche Komplikationen
in der Schwangerschaft und Konsequen-
zen fiir das Entbindungsmanagement im
Rahmen der genetischen Beratung eror-
tert werden [8, 9, 14]. Sprechen nach den
Ergebnissen von prénataldiagnostischen
Mafinahmen dringende Griinde fiir die
Annahme, dass die korperliche oder geis-
tige Gesundheit des Kindes beeintréch-
tigt ist, so hat die Arztin oder der Arzt, die
oder der der Schwangeren die Diagnose
mitteilt, tiber die medizinischen und psy-
chosozialen Aspekte, die sich aus dem Un-
tersuchungsergebnis ergeben, zu beraten;
dies soll mit Zustimmung der Schwange-
ren nach Moglichkeit unter Hinzuziehung
von Arztinnen und Arzten, insbesondere
der Kinder- und Jugendmedizin, die mit
dieser Erkrankung oder gesundheitlichen
Storung bei geborenen Kindern Erfah-
rung haben, erfolgen.

VI. Die Qualifikation fiir die
genetische Beratung im Kontext
genetischer Untersuchungen

Im Hinblick auf genetische Untersuchun-
gen zu medizinischen Zwecken gehort die
genetische Beratung an zentraler Stelle zu
den wesentlichen Rahmenbedingungen
des GenDG. Fiir die Vornahme geneti-
scher Untersuchungen zu medizinischen
Zwecken und genetischer Beratungen gilt
ein Arztvorbehalt. Der Arztvorbehalt fiir
die genetische Beratung schlief3t jedoch
die Hinzuziehung nichtérztlicher Sach-
verstandiger ausdriicklich nicht aus, wenn
die betroffenen Personen dem zustimmen
(§10 Abs. 3 Satz 3 GenDG).

VI.1. Qualifikation zur
fachgebundenen genetischen
Beratung

Arztinnen und Arzte, die nicht die Be-
zeichnung Fachirztin oder Facharzt fiir
Humangenetik oder die Zusatzbezeich-
nung Medizinische Genetik fithren, kon-
nen im Rahmen ihrer jeweiligen Fach-
gebietsgrenzen selbst eine genetische
Beratung durchfiihren, wenn sie die ent-



Tab. 1

Qualifikationsanforderung

Qualifikationsanforderungen an (Fach)Arztinnen und (Fach)Arzte zur Vornahme einer genetischen Beratung

Fachgebietsgrenzen Bezug im

GenDG

Grundlage fiir die Qualifikation
zur (fachgebundenen) geneti-
schen Beratung

Fachérztin/Facharzt fiir Humangenetik Keine §7 Abs.1und 3; Einschldgige WBO der jeweiligen
§10 Landesdrztekammer

Arztin/Arzt mit Zusatzbezeichnung Medizinische Genetik, §7 Abs.1und 3; Einschldgige WBO der jeweiligen

sofern sie/er fortlaufend im gesamten Bereich der Medizin §10 Landesdrztekammer

tatig war'

Fachdrztin/Facharzt mit Zusatzbezeichnung Medizinische Nurim eigenen Fachgebietauf ~ §7 Abs. 1und 3; Einschldgige WBO der jeweiligen

Genetik der Basis der WBO §10 Landesdrztekammer
Fachérztin/Facharzt aus dem Gebiet: Nur im eigenen Fachgebiet, §7 Abs.1und3; MWBO 2018 bzw. die hierauf
== Augenheilkunde bei Facharztanerkennung auf §10 beruhende WBO der jeweiligen

== Frauenheilkunde und Geburtshilfe Landesdrztekammer
Haut- und Geschlechtskrankheiten

Innere Medizin

Kinder- und Jugendmedizin

Neurologie

Urologie

Fachérztin/Facharzt mit der Zusatz-Weiterbildung:

== Hamostaseologie

Grundlage der MWBO 2018

§7 Abs. 1und 3;
§10

Facharztin/Facharzt, die/der die Qualifikation zur fachgebun- GEKO-Richtlinie
denen genetischen Beratung nicht auf der Grundlage der
MWBO 2018 erlangt hat, sich aber nach dieser Richtlinie wie
folgt qualifiziert hat:

72 theoretische Fortbildungseinheiten zur fachgebundenen
genetischen Beratung

(8 theoretische Fortbildungseinheiten fiir Facharztinnen und
Fachérzte fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe ausschlieBlich
im Kontext vorgeburtlicher Risikoabklarung)

und dazugehdrige praktisch-kommunikative Qualifizierungs-
mafnahme nach dieser Richtlinie

Alternativ: direkter Zugang zur Wissenskontrolle fiir den theo-
retischen Teil fiir solche Arztinnen und Arzte, die mindestens

5 Berufsjahre nach Anerkennung zur Facharztin bzw. zum
Facharzt vorweisen kdnnen und dazugehdrige praktisch-kom-
munikative Qualifizierungsmanahme nach dieser Richtlinie

Nur im eigenen Fachgebiet auf
der Basis der WBO

GEKO-Richtlinie Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) fur die Anforderungen an die Qualifikation zur und Inhalte der genetischen Beratung gemal3 § 23 Abs. 2
Nr. 2a und § 23 Abs. 2 Nr. 3 GenDG, WBO Weiterbildungsordnungen der Landesarztekammernm, MWBO (Muster-)Weiterbildungsordnung

sprechende Qualifikation durch Weiter-
oder Fortbildung erlangt haben.

In Bezug auf die Anforderungen an
die Qualifikation der Arztinnen und
Arzte zur Durchfithrung genetischer
Untersuchungen zu medizinischen Zwe-
cken unterscheidet das GenDG zwischen
diagnostischen und pradiktiven geneti-
schen Untersuchungen. Diagnostische
genetische Untersuchungen kénnen von
jeder Arztin und jedem Arzt nach Auf-
klarung und schriftlicher Einwilligung
vorgenommen werden (§7 Abs. 1, 1. Alt.
GenDG). Entsprechend § 7 Abs. 1, 2. Alt.
GenDG darf eine pradiktive genetische
Untersuchung nur von Fachirztinnen
oder Fachirzten fiir Humangenetik oder
anderen Arztinnen und Arzten vorge-
nommen werden, die sich beim Erwerb

einer Facharzt-, Schwerpunkt- oder Zu-
satzbezeichnung fiir genetische Untersu-
chungen im Rahmen ihres Fachgebietes
qualifiziert haben. Die Qualifikationsan-
forderungen an die verantwortliche drzt-
liche Person zur Vornahme einer gene-
tischen Untersuchung zu medizinischen
Zwecken sind in der Richtlinie fiir die
Anforderungen an die Inhalte der Auf-
klarung bei genetischen Untersuchun-
gen zu medizinischen Zwecken darge-
stellt [2].

Eine genetische Beratung nach §10
GenDG darf nur durch in §7 Abs. 1
GenDG genannte Arztinnen und Arzte,
die sich fiir genetische Beratungen quali-
fiziert haben, vorgenommen werden (§7
Abs. 3 GenDG).
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== Die Qualifikation zur genetischen
Beratung im Rahmen des jeweiligen
Fachgebiets unterscheidet sich von
der im Rahmen der Weiterbildungs-
ordnung erworbenen Qualifikati-
on als Fachirztin oder Facharzt fiir
Humangenetik und Arztin oder Arzt
mit Zusatzbezeichnung Medizinische
Genetik und wird als ,,Qualifikati-
on zur fachgebundenen genetischen
Beratung® bezeichnet. Fachgebun-
den bedeutet in diesem Zusammen-
hang, dass die genetische Beratung
ausschliefllich im eigenen Fachgebiet
vorgenommen werden darf (§7 Abs. 1
1. V.m. §7 Abs. 3 GenDG).

== In der (Muster-) Weiterbildungs-
ordnung (MWBO) 2018 wurde in
mehreren Facharzt-Weiterbildungen
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jeweils ein spezifischer Weiterbil-
dungsblock ,,Fachgebundene geneti-
sche Beratung“ aufgenommen (siehe
@ Tab. 1). Damit haben Arztinnen
und Arzte, die auf Grundlage der
MWBO 2018 bzw. einer darauf ba-
sierenden Weiterbildungsordnung
einer Landesérztekammer die Aner-
kennung als Fachdrztin oder Fach-
arzt erworben haben, zugleich belegt,
iiber die ,Qualifikation zur fachge-
bundenen genetischen Beratung“ in
ihrem Fachgebiet zu verfiigen.

== Fachérztinnen und Fachirzte, die
ihre Weiterbildung auf Grundlage
einer fritheren MWBO bzw. einer
darauf basierenden Weiterbildungs-
ordnung einer Landesérztekammer
erworben haben, haben die Mog-
lichkeit, die ,,Qualifikation zur fach-
gebundenen genetischen Beratung*
durch die in dieser Richtlinie dar-
gestellte Qualifikationsmafinahme
zu erlangen (siche Abschnitt V1.).
Gleiches gilt fiir die Fachérzte und
Fachérztinnen, fiir die die MWBO
bzw. eine darauf basierende Weiter-
bildungsordnung einer Landesérzte-
kammer keinen Weiterbildungsblock
vorsieht.

Die Qualifikation fiir die Vornahme ei-
ner genetischen Untersuchung ist von der
Qualifikation zur fachgebundenen gene-
tischen Beratung zu unterscheiden. Auch
nach Erwerb der Qualifikation zur fach-
gebundenen genetischen Beratung diir-
fen genetische Untersuchungen nur in-
nerhalb der eigenen Fachgebietsgrenzen
vorgenommen werden.

Ergeben sich bei der fachgebundenen
genetischen Beratung, die nach Erwerb
der Qualifikation fiir genetische Beratun-
gen gemif dieser Richtlinie durchgefithrt
werden darf, genetische Fragestellun-
gen, die die eigenen Fachgebietsgren-
zen iberschreiten, darf in Bezug auf die
fachgebietsiiberschreitenden Inhalte eine
genetische Beratung nur durch eine Fach-
arztin oder einen Facharzt fiir Human-
genetik, eine Arztin oder einen Arzt mit
Zusatzbezeichnung Medizinische Gene-
tik oder mit fachgebundener Beratungs-
qualifikation aus dem der Fragestellung
entsprechenden Fachgebiet erfolgen.

Die Qualifikation zur fachgebundenen
genetischen Beratung ist nicht Vorausset-
zung, um diagnostische oder pradiktive
genetische Untersuchungen vorzuneh-
men. Die Voraussetzung fiir die Vornah-
me einer genetischen Untersuchung ist die
arztliche Approbation bzw. der Erwerb
einer Facharzt-, Schwerpunkt- oder Zu-
satzbezeichnung fiir genetische Untersu-
chungen (§7 Abs. 1 GenDG) (siehe auch
@ Tab. 1 der GEKO-Richtlinie fiir die An-
forderungen an die Inhalte der Aufkla-
rung [2]).

VI.1.1. Qualifikationsziel

Ziel der Qualifikation ist es, der Arztin
bzw. dem Arzt die Kenntnisse und Fahig-
keiten zu vermitteln, um genetische Da-
ten richtig und vollstandig interpretie-
ren, einordnen und sie im Rahmen einer
fachgebundenen genetischen Beratung so
vermitteln zu kénnen, dass Ratsuchende
deren Relevanz fiir ihr Leben einordnen
konnen. Hierzu zahlen neben der Erorte-
rung medizinischer und genetischer Sach-
verhalte im Zusammenhang mit genetisch
bedingten oder mitbedingten Erkran-
kungen oder gesundheitlichen Stérungen
auch psychische, soziale und ethische As-
pekte. Ziel der genetischen Beratung ist es,
die betroffenen Personen so zu informie-
ren, dass autonome Entscheidungen be-
ztiglich der Inanspruchnahme genetischer
Untersuchungen, deren Durchfithrung
sowie der Ergebnismitteilung getroffen
werden konnen, so dass auch das Recht
auf Nichtwissen gewahrt werden kann.

VI.1.2. Kompetenzziel

Die Qualifikation unterscheidet sich von
der einer Fachdrztin oder eines Facharztes
fiir Humangenetik und Arztin oder Arztes
mit Zusatzbezeichnung Medizinische Ge-
netik und wird - unabhéngig davon, ob
sie diagnostische oder pridiktive geneti-
sche Beratungen betriftt — als ,Qualifikati-
on zur fachgebundenen genetischen Bera-
tung® bezeichnet. Fachgebunden bedeutet
in diesem Zusammenhang, dass eine gene-
tische Beratung im Hinblick auf fachspezi-
fische Fragestellungen erfolgt, die im Rah-
men des jeweiligen drztlichen Fachgebiets
anfallen und keine die Fachgebietsgren-
zen Uberschreitende genetische Expertise
erfordern. Die nachfolgend dargestellten
theoretischen und praktischen Qualifikati-
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onsinhalte enthalten eine Zusammenstel-
lung der fiir die fachgebundene genetische
Beratung relevanten Themenbereiche, zu
denen vor der genetischen Beratung von
der drztlichen Person seit dem 1. Februar
2012 essentielle Grundlagen nachgewiesen
worden sein miissen.

Die theoretischen und praktisch-kom-
munikativen Qualifikationsinhalte der
Richtlinie vermitteln allen Arztinnen und
Arzten die Kompetenz zur genetischen
Beratung bei diagnostischen genetischen
Untersuchungen. Dariiber hinaus sind die
Inhalte fiir die Fortbildung zum Erwerb
der Kompetenz fiir die fachgebundene ge-
netische Beratung im pradiktiven Kontext
bemessen fiir die Arztinnen und Arzte,
zu deren Weiterbildungsinhalten bereits
nach der jeweiligen fiir sie geltenden Wei-
terbildungsordnung Kenntnisse iiber erb-
liche Erkrankungen oder gesundheitliche
Stérungen gehoren und die pradiktive ge-
netische Untersuchungen in dem jeweili-
gen Fachgebiet durchfiihren.

VI.2. Qualifikationsinhalte der
fachgebundenen genetischen
Beratung im Kontext genetischer
Untersuchungen

Die notwendige Qualifikation umfasst ei-

nen theoretischen Teil sowie eine unabding-

bare praktisch-kommunikative Qualifizie-

rungsmafSnahme. Nach dieser Richtlinie

werden die theoretischen Qualifikationsin-

halte in drei Teilabschnitte unterteilt:

== Basisteil (genetische Grundlagen, me-
thodische Aspekte, Berechnung von
Erkrankungs- und Vererbungswahr-
scheinlichkeiten)

== Psychosozialer und ethischer Teil

== Fachspezifischer Teil

Es wird die Kenntnis der essentiellen
Grundlagen erwartet, die sich in 72 theo-
retischen Fortbildungseinheiten vermit-
teln lassen.

VI.2.1. Basisteil

VI1.2.1.1. Allgemeine Aspekte der

genetischen Beratung

a) Allgemeine rechtliche und ethische
Aspekte der genetischen Beratung
(rechtlicher Rahmen einschliefSlich
GenDG, relevante Richtlinien der



GEKO, Datenschutzbestimmungen,
Aufklarungspflicht, Schweigepflicht,
Recht auf Wissen und Recht auf
Nichtwissen)

b) Aufklarung und Einwilligung (,,infor-
med consent®) vor einer genetischen
Untersuchung (Ziel, Umfang, Vorge-
hensweise, schriftliche Dokumenta-
tion der Aufkldrung, Einwilligungs-
formulare, Widerrufsrecht, Recht auf
Wissen und Recht auf Nichtwissen,
Entscheidungsautonomie der betrof-
fenen Person)

¢) Anamnese und Befunderhebung un-
ter Berticksichtigung genetischer As-
pekte (Eigenanamnese, Schwanger-
schaftsanamnese, Familienanamnese,
Stammbaumerhebung)

d) Bewertung und Kommunikation von
genetischen Wahrscheinlichkeiten fiir
Erkrankungen und Vererbung im Sin-
ne der personenzentrierten geneti-
schen Beratung unter Angabe absolu-
ter Haufigkeiten, Handlungsoptionen

e) Umgang mit nicht intendierten, uner-
warteten Untersuchungsergebnissen
(Zufallsbefunde)

f) Dokumentation der genetischen Be-
ratung

V1.2.1.2. Wissenschaftliche

Grundlagen der genetischen Beratung

a) Formale Genetik, monogene Erbgan-
ge, Genetik komplexer Erkrankungen,
Epigenetik und ihre klinische Rele-
vanz

b) Umgang mit genetischen Varianten
unklarer Signifikanz (VUS)

¢) Verwendung fachwissenschaftlicher
offentlicher Datenbanken

d) Beratungskonzepte bei diagnosti-
schen, pradiktiven und vorgeburtli-
chen Fragestellungen

e) Kenntnis krankheitsspezifischer Leit-
linien

VI1.2.1.3. Methodische Aspekte

genetischer Untersuchungen

a) Genetische Proben und deren Gewin-
nung (Praanalytik)

b) Methodenspektrum der genetischen
Diagnostik (Zytogenetik, Molekula-
re Zytogenetik, Molekulare Karyoty-
pisierung, Molekulargenetik, Hoch-
durchsatzsequenzierungsverfahren)
und deren technische Grenzen

¢) Bewertung der Analytik und Interpre-
tation der Ergebnisse im klinischen
Kontext sowie die Moglichkeit bzw.
Wahrscheinlichkeit der Erhebung von
nicht intendierten Zufallsbefunden

d) Umgang mit nicht intendierten Zu-
fallsbefunden und Ergebnissen eines
erweiterten Untersuchungszwecks

e) Die Auswertung einer genetischen
Analyse soll sich auf solche geneti-
schen Eigenschaften beschréanken, fiir
deren Analyse eine medizinische In-
dikation besteht

VI1.2.1.4. Ermittlung von Erkrankungs-

und Vererbungswahrscheinlichkeiten

a) Berechnung und Darstellung von Ver-
erbungswahrscheinlichkeiten

b) Bedeutung genetischer Faktoren fiir
Erkrankungswahrscheinlichkeiten

c) Exogene Belastungen und Pravention

V1.2.2. Psychosoziale und ethische
Aspekte der genetischen Beratung
a) Beratungsziel:
= Hilfe zu selbstverantworteten Ent-
scheidungen
= Hilfe zur individuell bestméoglichen
Einstellung auf eine Erkrankung
oder gesundheitliche Storung
b) psychosoziale Aspekte
= Belastung durch eine Erkrankung
oder gesundheitliche Stérung
= Reflexion der eigenen Haltung ge-
geniiber Menschen mit Behinde-
rung
= Individueller lebensgeschichtlicher
Hintergrund
= Partnerbeziehung; familidrer Kon-
text, z. B. Familiendynamik
= Bewiltigungsstrategien (,,Coping),
Resilienz (psychische und soziale
Widerstandskrifte)
= Verantwortetes Handeln und
Schuldgefiihle
c) ethische Aspekte
= Ethische Grundannahmen, Wer-
te und Prinzipien und ihre Rele-
vanz fiir eine individuelle Entschei-
dungsfindung
= Ethische Reflexionskompetenz
= Erkennen von ethischen Normen-
konflikten und ihrer argumentati-
ven Klarung (Autonomie, Ver-
antwortung, moralischer Status
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menschlicher Embryonen und F6-
ten)

VI.2.3. Fachspezifischer Teil

a) Genetisch bedingte oder mitbedingte
Erkrankungen oder gesundheitliche
Stérungen innerhalb des jeweiligen
Fachgebiets, fiir die genetische Analy-
severfahren vorhanden sind

b) Genetische Untersuchungen zur Fest-
stellung genetischer Eigenschaften,
die die Wirkung eines Arzneimittels
beeinflussen kénnen

¢) Kenntnisse iiber klinische Validitit,
klinischen Nutzen und positiven/ne-
gativen préadiktiven Wert sowie falsch
positive/negative Ergebnisse (siehe
hierzu auch GEKO-Richtlinie zur me-
dizinischen Bedeutung genetischer
Eigenschaften [15])

VI.2.4. Ablauf und Nachweis der
QualifikationsmaBBnahme

VI1.2.4.1. Theoretischer Teil

Die Qualifikationsmafinahme, die die es-
sentiellen Grundlagen der gesamten theo-
retischen Qualifikation vermittelt, ent-
spricht 72 Fortbildungseinheiten. Sie ist
unter Beteiligung einer Fachdrztin bzw.
eines Facharztes fiir Humangenetik oder
einer Arztin bzw. eines Arztes mit Zu-
satzbezeichnung Medizinische Gene-
tik durchzufiihren, d.h. humangeneti-
sche Inhalte sind von Humangenetikern
bzw. Humangenetikerinnen oder Arztin-
nen bzw. Arzten mit Zusatzbezeichnung
Medizinische Genetik zu vermitteln. Die
theoretische Qualifikationsmafinahme
kann mit einer Lernerfolgskontrolle, wie
im Rahmen der drztlichen Fortbildung
in einigen Landern iiblich, abgeschlos-
sen werden (fakultativ). Alternativ zum
Besuch der theoretischen Qualifikations-
mafinahme kann die theoretische Quali-
fikation zur fachgebundenen genetischen
Beratung durch eine bestandene Wissens-
kontrolle nachgewiesen werden, die samt-
liche in dieser Richtlinie genannten theo-
retischen Qualifikationsinhalte umfasst.
Der direkte Zugang zur Wissenskontrol-
le ist nur solchen Arztinnen und Arzten
moglich, die mindestens 5 Berufsjahre
nach Anerkennung zur Fachérztin bzw.
zum Facharzt nachweisen konnen. Die
Qualifikationsmafinahme oder Teile da-
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von konnen auch als personliche Vorbe-
reitung zur Wissenskontrolle genutzt wer-
den. Die Wissenskontrolle kann nur den
theoretischen Teil der Qualifikationsmaf3-
nahme ersetzen, nicht jedoch den prak-
tisch-kommunikativen Teil. Inwieweit
Teile der Inhalte, die in der theoretischen
Qualifikationsmafinahme vermittelt wer-
den, bereits durch den Besuch spezifischer
arztlicher Fortbildungen umfasst sind
und anerkannt werden konnen, obliegt
der Entscheidung der jeweiligen Landes-
arztekammer. Fachspezifische Lerninhal-
te konnen auch auf Basis CME-basierter
Lernmodule (CME, Continuing Medical
Education) auf schriftlichem oder elektro-
nischem Wege erworben werden.

VI1.2.4.2. Praktisch-kommunikativer
Teil

Im Rahmen der praktisch-kommunikati-
ven Qualifizierungsmafinahme sind insge-
samt mindestens 10 praktische Ubungen
anhand von Beispielfillen zu Gespréichen
tiber fachgebundene genetische Beratun-
gen oder anhand genetischer Beratungen
einschliefllich der Selbstreflexion der ei-
genen Haltung zu Gesundheit, Krankheit
und Behinderung unter Supervision einer
Fachirztin bzw. eines Facharztes fiir Hu-
mangenetik oder einer Arztin bzw. eines
Arztes mit Zusatzbezeichnung Medizini-
sche Genetik durchzufiihren.

Der Nachweis des Erwerbs der psy-
chosomatischen Grundversorgung oder
aquivalenter Weiterbildungs- oder Fort-
bildungsinhalte kann den Nachweis prak-
tischer Ubungen nach V1.2.4.2. ersetzen.

VI.3. Qualifikationsinhalte der
fachgebundenen genetischen
Beratung im Kontext der
vorgeburtlichen Risikoabklarung

Im Rahmen dieser speziellen Qualifika-
tion im Zusammenhang mit der vorge-
burtlichen Risikoabkldrung (zu Begriffs-
bestimmung siehe §3 Nr. 3 GenDG)
sollen Grundlagen zu einer addquaten
Vorbereitung der Schwangeren auf einen
»auffilligen Befund“ sowie Kenntnisse
hinsichtlich der psychosozialen Aspekte
genetischer Beratung einschliefllich Ge-
sprachsfithrung vermittelt werden. Ins-
besondere soll eine addquate Risikokom-
munikation im Zusammenhang mit der

vorgeburtlichen Risikoabklarung gelehrt
werden.

Die notwendige Qualifikation umfasst
einen theoretischen Teil sowie eine prak-
tisch-kommunikative Qualifizierungs-
mafinahme. Es wird die Kenntnis der es-
sentiellen Grundlagen erwartet, die sich in
8 Fortbildungseinheiten vermitteln lassen.
Der Erwerb der Qualifikation der fach-
gebundenen genetischen Beratung nach
VI1.2. dieser Richtlinie schlie3t die Quali-
fikation nach V1.3. dieser Richtlinie ein.

V1.3.1. Allgemeine Aspekte der

genetischen Beratung

a) Allgemeine rechtliche und ethische
Aspekte der genetischen Beratung
(rechtlicher Rahmen einschliefSlich
GenDG, relevante Richtlinien der
GEKO, Datenschutzbestimmungen,
Aufklarungspflicht, Schweigepflicht,
Recht auf Wissen und Recht auf
Nichtwissen)

b) Aufklarung und Einwilligung (,,infor-
med consent®) vor einer genetischen
Untersuchung (Ziel, Umfang, Vorge-
hensweise, schriftliche Dokumenta-
tion der Aufkldrung, Einwilligungs-
formulare, Widerrufsrecht, Recht auf
Wissen und Recht auf Nichtwissen,
Entscheidungsautonomie der betrof-
fenen Person)

¢) Anamnese und Befunderhebung un-
ter Berticksichtigung genetischer As-
pekte (Eigenanamnese, Schwanger-
schaftsanamnese, Familienanamnese,
Stammbaumerhebung)

d) Bewertung und Kommunikation von
genetischen Wahrscheinlichkeiten im
Sinne der personenzentrierten geneti-
schen Beratung unter Angabe absolu-
ter Haufigkeiten, Handlungsoptionen

e) Umgang mit nicht intendierten, uner-
warteten Untersuchungsergebnissen
(Zufallsbefunde)

f) Dokumentation der genetischen Be-
ratung

V1.3.2. Psychosoziale und ethische
Aspekte der genetischen Beratung
a) Beratungsziel:
= Hilfe zu selbstverantwortlichen
Entscheidungen
= Hilfe zur individuell bestmoglichen
Einstellung auf eine Erkrankung
oder gesundheitliche Storung
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= Aufzeigen weiterer Beratungsmog-

lichkeiten
b) psychosoziale Aspekte

= Belastung durch eine Erkrankung
oder gesundheitliche Storung

= Reflexion der eigenen Haltung ge-
geniiber Menschen mit Behinde-
rung

= Individueller lebensgeschichtlicher
Hintergrund

= Partnerbeziehung; familidrer Kon-
text, z. B. Familiendynamik

= Bewiltigungsstrategien (,Coping®),
Resilienz (psychische und soziale
Widerstandskrifte)

= Verantwortetes Handeln, Schuldge-
fiihle und Trauer

c) ethische Aspekte

= Ethische Grundannahmen, Werte
und Prinzipien und ihre Relevanz
fur die individuelle Entscheidungs-
findung

= Ethische Reflexionskompetenz

= Erkennen von ethischen Normen-
konflikten und ihrer argumentati-
ven Klarung (Autonomie, Ver-
antwortung, moralischer Status
menschlicher Embryonen und Fé-
ten)

VI.3.3. Fachspezifischer Teil
Genetisch bedingte Erkrankungen oder
gesundheitliche Stérungen, die durch
vorgeburtliche Risikoabkldrung vorher-
sagbar sind.

VI1.3.4. Ablauf und Nachweis der
QualifikationsmaBBnahme

VI1.3.4.1. Theoretischer Teil

Die Qualifikationsmafinahme, die die ge-
samte theoretische Qualifikation vermit-
telt, entspricht 8 Fortbildungseinheiten.
Sie ist unter Beteiligung einer Fachérz-
tin bzw. eines Facharztes fiir Humange-
netik oder einer Arztin bzw. eines Arztes
mit Zusatzbezeichnung Medizinische Ge-
netik durchzufiithren, d.h. humangeneti-
sche Inhalte sind von Humangenetikern
bzw. Humangenetikerinnen oder Arztin-
nen bzw. Arzten mit Zusatzbezeichnung
Medizinische Genetik zu vermitteln. Die
theoretische Qualifikationsmafinahme
kann mit einer Lernerfolgskontrolle, wie
im Rahmen der drztlichen Fortbildung
in einigen Landern iiblich, abgeschlos-



sen werden (fakultativ). Alternativ zum
Besuch der theoretischen Qualifikations-
mafinahme kann die theoretische Quali-
fikation zur fachgebundenen genetischen
Beratung durch eine bestandene Wissens-
kontrolle nachgewiesen werden, die samt-
liche in VIL.3. dieser Richtlinie genannten
theoretischen Qualifikationsinhalte um-
fasst. Der direkte Zugang zur Wissens-
kontrolle ist nur Arztinnen und Arzten
moglich, die mindestens 5 Berufsjahre
nach Anerkennung zur Fachdrztin bzw.
zum Facharzt nachweisen konnen. Die
Qualifikationsmafinahme oder Teile da-
von konnen auch als personliche Vorbe-
reitung zur Wissenskontrolle genutzt wer-
den. Inwieweit Teile der Inhalte, die in der
theoretischen Qualifikationsmafinahme
vermittelt werden, bereits durch den Be-
such spezifischer arztlicher Fortbildun-
gen umfasst sind und anerkannt werden
konnen, obliegt der Entscheidung der je-
weiligen Landesarztekammer. Fachspezi-
fische Lerninhalte kénnen auch auf Basis
CME-basierter Lernmodule auf schriftli-
chem oder elektronischem Wege erwor-
ben werden.

V1.3.4.2. Praktisch-kommunikativer
Teil

Im Rahmen der praktisch-kommunikati-
ven Qualifizierungsmafinahme sind ins-
gesamt mindestens 5 praktische Ubungen
anhand von Beispielfillen zu Gespréchen
tiber fachgebundene genetische Beratun-
gen oder anhand genetischer Beratungen
einschliefllich der Selbstreflexion der ei-
genen Haltung zu Gesundheit, Krankheit
und Behinderung unter Supervision einer
Fachiérztin bzw. eines Facharztes fiir Hu-
mangenetik oder einer Arztin bzw. eines
Arztes mit Zusatzbezeichnung Medizini-
sche Genetik durchzufiihren.

Der Nachweis des Erwerbs der psy-
chosomatischen Grundversorgung oder
aquivalenter Weiterbildungs- oder Fort-
bildungsinhalte kann den Nachweis prak-
tischer Ubungen nach VI1.3.4.2 ersetzen.

VIl. Begriindung

Mit dieser Richtlinie werden die Anforde-
rungen an die genetische Beratung gemaf3
§23 Abs. 2 Nrn. 2a und 3 GenDG formu-
liert. Sie legt die wesentlichen Inhalte der
genetischen Beratung und erforderlichen

Qualifikationen von und Qualifikations-
wege fiir Arztinnen und Arzten fiir die
fachgebundene genetische Beratung fest,
die insgesamt der Bedeutung der geneti-
schen Beratung und ihrer eigenstandigen
Funktion Rechnung tragen.

Die in dieser Richtlinie dargestellten
Beratungsinhalte gelten fiir alle Arztin-
nen und Arzte, die genetische Beratungen
durchfiihren und entsprechen den gelten-
den deutschen und internationalen Leitli-
nien zur genetischen Beratung.

Seit Inkrafttreten der 1. Fassung dieser
Richtlinie am 11.07.2011 haben sich die
humangenetische Diagnostik allgemein
und damit auch die Beratungsinhalte bei
genetischen Untersuchungen zu medizi-
nischen Zwecken weiterentwickelt. Um
diesen Sachverhalten Rechnung zu tra-
gen, legt die Gendiagnostik-Kommission
hier eine revidierte Fassung ihrer Richt-
linie zur genetischen Beratung mit grund-
legenden Anpassungen an den Stand der
Wissenschaft und Technik sowie an die
Inhalte der genetischen Beratung, vor al-
lem bei genomweiten Analysen, und die
Qualifikationswege zur fachgebundenen
genetischen Beratung vor. So wurden mit
der MWBO 2018 in verschiedenen Fach-
arzt-Weiterbildungsordnungen (WBO)
(siehe @ Tab. 1) Qualifikationsinhalte der
fachgebundenen genetischen Beratung
verankert, indem ein spezifischer Wei-
terbildungsblock ,,Fachgebundene gene-
tische Beratung“ hinterlegt wurde. Damit
erwerben Arztinnen und Arzte, die den
Facharzt nach diesen Weiterbildungsord-
nungen erworben haben, auch die Quali-
fikation zur fachgebundenen genetischen
Beratung.

Zu den Anforderungen an die
Inhalte der genetischen Beratung

Die Richtlinie erldutert in der nun vorlie-
genden aktualisierten Form die im Geset-
zestext des GenDG genannten Inhalte der
genetischen Beratung unter Beriicksichti-
gung des allgemein anerkannten Standes
von Wissenschaft und Technik auch bei
genomweiten Analysen, in deren Kon-
text der Umgang mit nicht intendierten
Zufallsbefunden und eine mogliche Er-
weiterung des diagnostischen Untersu-
chungszwecks auf pradiktive genetische
Eigenschaften unter Berticksichtigung der
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Fachgebietsgrenzen der verantwortlichen
arztlichen Person besondere neue Heraus-
forderungen in der téglichen Diagnostik
darstellen.

Zu den Anforderungen an die
Qualifikation zur genetischen
Beratung

Angesichts der Entwicklungen der Un-
tersuchungsmethoden, die die Analyse
einer grofen Anzahl verschiedenster ge-
netischer Eigenschaften ermdglicht, ver-
deutlicht die aktualisierte Richtlinie, dass
die Vornahme einer genetischen Bera-
tung im eigenen Fachgebiet einer beson-
deren arztlichen Qualifikation bedarf. Die
Qualifikationsanforderungen an (Fach)
Arztinnen und (Fach)Arzte zur Vornah-
me einer genetischen Beratung wurden
zur besseren Ubersicht und zur eigenen
Kompetenzeinordnung mittels einer ta-
bellarischen Darstellung in die vorliegen-
de Richtlinie integriert (sieche @ Tab. 1).

Die Fachgebietsgrenzen, innerhalb de-
rer pradiktive genetische Beratungen bei
Vorliegen der Beratungsqualifikation vor-
genommen werden konnen, sind durch die
WBO definiert. Dies ist besonders bei einer
Erweiterung des Untersuchungszwecks zu
beachten: so ist bei einer Erweiterung eines
diagnostischen Untersuchungszwecks auf
pradiktive genetische Eigenschaften und
damit auf einen anderen Untersuchungs-
zweck, der nicht in direktem Zusammen-
hang mit dem primidren diagnostischen
Untersuchungszweck steht, eine geneti-
sche Beratung vor der genetischen Analyse
und nach Vorliegen des Untersuchungser-
gebnisses durch eine entsprechend qualifi-
zierte drztliche Person verpflichtend, weil
es sich um eigenstandige pradiktive gene-
tische Untersuchungen handelt.

Ergeben sich bei der fachgebundenen
genetischen Beratung genetische Frage-
stellungen, die die eigenen Fachgebiets-
grenzen iiberschreiten, darf in Bezug auf
die fachgebietsiiberschreitenden Inhalte
eine genetische Beratung nur durch Fach-
arztinnen und Fachdrzte fiir Humange-
netik, Arztinnen und Arzte mit Zusatz-
bezeichnung Medizinische Genetik oder
Arztinnen und Arzte mit fachgebundener
Beratungsqualifikation aus dem der Fra-
gestellung entsprechenden Fachgebiet er-
folgen.
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Der fiir die Vornahme genetischer
Beratungen geltende Arztvorbehalt (§7
Abs. 3 GenDG) schliefdt die mitberaten-
de Hinzuziehung nichtérztlicher Sachver-
stdndiger nicht aus, wenn die betroffenen
Personen dem zustimmen (§10 Abs. 3
Satz 3 GenDG). Solche nichtirztlichen
Sachverstandigen konnen z.B. Genetic
Counsellors, Fachhumangenetikerinnen
und Fachhumangenetiker oder Genetic
Nurses sein.

Zu den Inhalten und Wegen der
Qualifikation zur genetischen
Beratung

Die GEKO hat den gesetzlichen Auftrag,
die Anforderungen an die Qualifikation
zur genetischen Beratung nach §7 Abs. 3
GenDG festzulegen. Die Qualifikations-
inhalte skizzieren die essentiellen Grund-
kenntnisse, iiber die Arztinnen und Arzte
im Rahmen der fachgebundenen geneti-
schen Beratung verfiigen sollen. Die Aus-
fihrungen zum Umfang der Qualifikati-
onsmafinahme bzw. zur Art und Weise
des Qualifikationsnachweises geben die
Auffassung der Kommission tiber die er-
forderlichen fachlichen Anforderungen
an die Beratungsqualifikation wieder; sie
beriicksichtigen die Empfehlungen der
Bundesérztekammer zur érztlichen Fort-
bildung [16].

Die Schaffung der Rahmenbedingun-
gen fiir die Organisation und Durchfiih-
rung der Qualifikationsmafinahmen ob-
liegt den Landern und ist nicht Teil des
gesetzlichen Richtlinienauftrags.

Die Qualifikationsinhalte wurden
nach dem allgemein anerkannten Stand
von Wissenschaft und Technik vor allem
in Bezug auf genomweite Analysen, das
Wissen um und den Umgang mit geneti-
schen Varianten unklarer Signifikanz, die
technischen Grenzen der Methoden und
dem Auftreten von nicht intendierten Zu-
fallsbefunden aktualisiert. Zudem wurde
im Rahmen der Qualifikationsinhalte er-
ganzt, dass sich die Auswertung einer ge-
netischen Analyse auf solche genetischen
Eigenschaften beschrénken soll, fiir deren
Analyse eine medizinische Indikation be-
steht.

Mit Bezug zur Beratungsqualifikation
bei vorgeburtlichen genetischen Unter-
suchungen im Sinne des GenDG wurde

klargestellt, dass auch die nicht-invasiven
Pranataltests (NIPT) zur Abkldrung gene-
tischer Eigenschaften des Fotus aus miit-
terlichem Blut als genetische Analysen im
Sinne des GenDG (§3 Nr. 2b GenDG)
und nicht als vorgeburtliche Risikoab-
klarungen (§3 Nr. 3 GenDG) einzuord-
nen sind. Fiir beide Qualifizierungswege
gilt gleichwohl, dass neben dem theore-
tischen Teil die praktisch-kommunikati-
ve Qualifizierungsmafinahme unabding-
barer Bestandteil der Qualifikation zur
fachgebundenen genetischen Beratung ist
und die Wissenskontrolle nur den theore-
tischen Teil der Qualifikationsmafinahme
ersetzen kann, nicht jedoch den praktisch-
kommunikativen Teil.

Inkrafttreten
Diese Richtlinie wird nach Verabschie-
dung ihrer endgiiltigen Form durch die

GEKO mit der Veréftentlichung auf der
Homepage des RKI wirksam.
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