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Genetische Beratung

Leitlinien

1. Allgemeines, Indikation

Das menschliche Genom ist ein grundle-
gendes Element der persönlichen und fa-
miliären Identität. Im Gegensatz zu vielen 
anderen medizinischen Untersuchungen 
können genetische Untersuchungen 
schwerwiegende psychosoziale Auswir-
kungen haben und erhebliche Bedeutung 
für reproduktive Entscheidungen erlan-
gen. Deshalb kommt der Beratung über 
genetische Risiken sowie der Beratung vor 
und nach genetischen Tests eine besonde-
re Bedeutung zu und geht über die übliche 
ärztliche Aufklärung hinaus.

1.1 Die Indikation zu einer genetischen 
Beratung ist gegeben, wenn Fragestellun-
gen auftreten, die mit dem Auftreten oder 
der Befürchtung einer angeborenen und/
oder genetisch (mit-)bedingten Erkran-
kung oder Behinderung zusammenhän-
gen. Genetische Beratung soll einem Ein-
zelnen oder einer Familie helfen, medi-
zinisch-genetische Fakten zu verstehen, 
Entscheidungsalternativen zu bedenken 
und individuell angemessene Verhaltens-
weisen zu wählen.

2. Inanspruchnahme, 
Rahmenbedingungen
Die Inanspruchnahme genetischer Bera-
tung ist freiwillig. Sie darf nur unter Ein-
haltung der für ärztliche Maßnahmen ge-
forderten Rahmenbedingungen (Auf-
klärungspflicht, Schweigepflicht, Daten-
schutz etc.) durchgeführt werden. Je nach 
Fragestellung kann die Hinzuziehung wei-
terer ärztlicher oder nicht ärztlicher Fach-
kräfte erforderlich werden.

3. Aufklärung vor 
genetischer Beratung
Über Ziele, Umfang und Vorgehenswei-
sen muss der Berater� vorab aufklären und 
die Inhalte mit den Patienten bzw. Ratsu-
chenden festlegen. In der Regel sollen die 
Informationen zur genetischen Beratung 
schriftlich gegeben werden.

4. Anamnese und Befunderhebung
Genetische Beratung erfolgt auf der Basis 
einer auf die Fragestellung und das verein-
barte Ziel der Beratung bezogenen, um-
fassenden, schriftlich dokumentierten 
Anamnese- und Befunderhebung (Ei-
genanamnese, Familienanamnese, letzte-
re in der Regel dokumentiert über min-
destens drei Generationen). Nicht selb-
ständig erhobene Befunde sollten unter 
medizinisch-genetischen Gesichtspunk-
ten im Hinblick auf ihre Validität geprüft 
und dokumentiert werden.

5. Dauer einer genetischen 
Beratung
Die Dauer eines Beratungsgesprächs sollte 
der Fragestellung und dem Beratungsziel 
angemessen sein. In der Regel dauert ein 
Beratungsgespräch mindestens eine halbe 
Stunde. Bei Bedarf sollen wiederholte Ge-
spräche angeboten werden. Während des 
Gesprächs oder unmittelbar danach sol-
len die wichtigsten Inhalte und Aspekte 
des Gesprächsverlaufs schriftlich doku-
mentiert werden. 

�	  Im Text werden Bezeichnungen wie  „Bera-
ter“,  „Patient“ etc. einheitlich und neutral für 
„Beraterin“ und  „Berater“ sowie  „Patientin“ und 
„Patient“ verwendet.

6. Inhalte einer 
genetischen Beratung
Ein genetisches Beratungsgespräch um-
fasst in Abhängigkeit von der Fragestel-
lung und von den mit den Patienten bzw. 
Ratsuchenden vereinbarten Inhalten und 
Zielen und hierauf bezogen:

6.1 Information und Beratung über
F	�medizinische Aspekte angeborener 

oder spät manifestierender genetisch 
bedingter oder mitbedingter Erkran-
kungen und Entwicklungsstörungen 
unter Einschluss von Ätiologie, Pro-
gnose, Therapie, Prävention sowie 
pränatale und postnatale Diagnostik 
und ihre Grenzen;

F	�die Bedeutung genetischer Faktoren 
bei der Krankheitsentstehung und de-
ren Auswirkungen auf die Erkran-
kungswahrscheinlichkeiten für den 
Patienten bzw. Ratsuchenden und 
dessen Angehörige. Wenn möglich 
muss eine Berechnung der Erkran-
kungsrisiken erfolgen. In anderen 
Fällen sollte – sofern sinnvoll – eine 
Abschätzung der Höhe von Erkran-
kungsrisiken vorgenommen werden; 

F	�mögliche Wirkungsmechanismen im 
Falle exogener Belastungen, terato-
gene und/oder mutagene Risiken so-
wie Möglichkeiten von Prävention, 
Therapie und pränataler Diagnostik.

6.2 Hilfe bei der individuellen Ent-
scheidungsfindung unter Berücksichti-
gung der jeweiligen persönlichen und fa-
miliären Situation. Dabei müssen insbe-
sondere die individuellen Werthaltungen 
einschließlich religiöser Einstellungen so-
wie die psychosoziale Situation des Pati-
enten bzw. Ratsuchenden beachtet und re-
spektiert werden.
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6.3 Hilfe bei der Bewältigung bestehen-
der bzw. durch genetische Diagnostik neu 
entstandener Probleme.

Alle notwendigen und dem Berater 
zum Zeitpunkt der Beratung zur Verfü-
gung stehenden Informationen, welche 
den Ratsuchenden eine selbständige Ent-
scheidungsfindung ermöglichen können, 
sollten den Ratsuchenden zugänglich ge-
macht werden.

7. Information von Angehörigen
Als „aktive“ Beratung wird die Kontakt-
aufnahme durch den beratenden Arzt 
mit nicht unmittelbar Rat suchenden An-
gehörigen von Patienten bzw. Ratsuchen-
den bezeichnet. Eine solche Kontaktauf-
nahme ohne ausdrücklichen Wunsch der 
Angehörigen darf nicht erfolgen. Dies 
enthebt den Berater jedoch nicht der Ver-
pflichtung, die Patienten bzw. Ratsuchen-
den auf gesundheitsrelevante Risiken für 
Angehörige auf angemessene Weise hin-
zuweisen. Es bleibt in das Ermessen des 
Patienten bzw. Ratsuchenden gestellt, Fa-
milienangehörige über das Angebot gene-
tischer Beratung zu informieren.

8. Humangenetische 
Stellungnahme
Integraler Bestandteil der genetischen Be-
ratung ist eine schriftliche humangene-
tische Stellungnahme, ggf. zusätzlich ei-
ne schriftliche Zusammenfassung für die 
Ratsuchenden, in der die Beratungsinhalte 
allgemeinverständlich und übersichtlich 
gegliedert zusammengefasst sind. Die äu-
ßere Form kann vom beratenden Arzt frei 
gewählt werden. Die Stellungnahme muss 
jedoch auf den Einzelfall bezogene, wis-
senschaftlich begründete Schlussfolge-
rungen enthalten.

8.1 Von Aussagen im Beratungsge-
spräch abweichende oder das Beratungs-
gespräch ergänzende Stellungnahmen 
sollten in der schriftlichen Stellungnahme 
als solche kenntlich gemacht werden.

8.2 Im Einzelnen sollte die schrift-
liche humangenetische Stellungnahme 
folgende Inhalte abdecken (siehe hierzu 
auch die Stellungnahme des Vorstands der 
Deutschen Gesellschaft für Humangene-
tik e.V.: Das Gutachten im Kontext von 
genetischer Beratung. medgen 15 (2003): 
396–398):

F	�eine Zusammenfassung des Bera-
tungsanlasses und der Fragestellung;

F	�eine Zusammenfassung der Eigen-
anamnese und Vorbefunde in ei-
ner der Fragestellung und dem Bera-
tungsziel angemessenen Genauigkeit 
und Ausführlichkeit; 

F	�eine Zusammenfassung der Familien-
anamnese über mindestens 3 Genera-
tionen in einer der Fragestellung und 
dem Beratungsziel angemessenen Ge-
nauigkeit und Ausführlichkeit;

F	�eine Zusammenfassung der persön-
lich erhobenen Befunde (z. B. körper-
licher Untersuchungsbefund, Labor-
befunde);

F	�eine der Fragestellung und dem Be-
ratungsziel angemessene Zusammen-
fassung der medizinisch-genetischen 
Informationen betreffend die in Frage 
stehende Erkrankung bzw. Entwick-
lungsstörung;

F	�eine auf die Fragestellung und das Be-
ratungsziel bezogene, zusammenfas-
sende Interpretation von Anamnese 
und (Vor-)Befunden;

F	�in Abhängigkeit von der Fragestellung 
und dem Beratungsziel eine auf die 
Situation des Patienten bzw. Ratsu-
chenden bezogene Interpretation der 
wissenschaftlichen Daten zu einem 
Krankheitsbild und den diagnos-
tischen und (gegebenenfalls) prä-
ventiven und therapeutischen Mög-
lichkeiten einschließlich der Konse-
quenzen solcher Maßnahmen;

F	�in Abhängigkeit von der Fragestel-
lung und dem Beratungsziel eine auf 
die Situation des Patienten bzw. Rat-
suchenden bezogene Aussage zu den 
persönlichen Erkrankungsrisiken 
(oder Wahrscheinlichkeit für Anlage-
trägerschaft) bzw. zu denjenigen von 
Kindern oder sonstigen Angehörigen;

F	�gegebenenfalls eine Feststellung dar-
über, ob und warum auf bestimmte 
Auffälligkeiten in Anamnese und Be-
fund nicht eingegangen wird;

F	�gegebenenfalls eine Zusammenfas-
sung der Beurteilung und eine kurz 
gefasste Stellungnahme zum weiteren 
Vorgehen.

9. Kommunikation in der 
genetischen Beratung
Die Art der in einer genetischen Beratung 
zu bearbeitenden Probleme erfordert ei-
ne Kommunikation im Sinne der perso-
nenzentrierten Beratung. Entscheidungen 
in der genetischen Beratung werden vom 
Berater und Patienten bzw. Ratsuchen-
den gemeinsam erarbeitet und stellen das 
Ergebnis des o. g. kommunikativen Pro-
zesses dar.

10. Qualifikationen
Zu den Voraussetzungen für die selbstän-
dige und verantwortliche Durchführung 
genetischer Beratung zählen der Nach-
weis einer mindestens zweijährigen Tä-
tigkeit auf diesem Gebiet und die entspre-
chende Qualifikation (Facharzt für Hu-
mangenetik, Zusatzbezeichnung Medizi-
nische Genetik). Hinsichtlich der Befug-
nis zur Ausübung der Tätigkeit im Einzel-
fall wird auf die Bestimmungen der Wei-
terbildungs- und Berufsordnungen der 
Ärztekammern verwiesen. 

11. Qualitätssicherung
Die regelmäßige Teilnahme an fachspezi-
fischen Fortbildungsveranstaltungen ein-
schließlich solcher zu ethischen und psy-
chologischen Aspekten genetischer Be-
ratung wird als eine grundlegende quali-
tätssichernde Maßnahme angesehen. Ei-
ne kontinuierliche Supervision der Bera-
tungstätigkeit (z. B. Balint-Gruppe) wird 
empfohlen. Für den genetischen Berater 
besteht die Verpflichtung zur Teilnahme 
an qualitätssichernden Maßnahmen.
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Genetische Diagnostik bei 
Kindern und Jugendlichen

1. Genetische Diagnostik bei Kindern und 
Jugendlichen ist dann angezeigt, wenn sie 
zur Klärung der Differentialdiagnose ei-
ner bestehenden Symptomatik bzw. zur 
Feststellung einer Erkrankungsursache 
erforderlich ist.

2. Eine prädiktive genetische Diagnos-
tik im Kindesalter ist dann sinnvoll, wenn 
mit dem Auftreten einer Erkrankung in 
diesem Lebensalter zu rechnen ist, und 
wenn sinnvolle medizinische Maßnah-
men zur Prävention der Erkrankung 
selbst bzw. zur Prävention von Kompli-
kationen oder zur Therapie ergriffen wer-
den können. Die Indikation zu einer prä-
diktiven genetischen Diagnostik sollte im 
Rahmen einer genetischen Beratung ge-
stellt werden (siehe hierzu Richtlinie zur 
prädiktiven genetischen Diagnostik der 
Bundesärztekammer sowie Leitlinie Ge-
netische Beratung).

3. Für eine erst im Erwachsenenal-
ter auftretende Erkrankung sollte dage-
gen bei einem gesunden Kind in der Re-
gel keine prädiktive Diagnostik durchge-

führt werden. Eine Ausnahme von die-
ser Regel kann nur dann gesehen werden, 
wenn für den Fall eines positiven Unter-
suchungsergebnisses anerkannte, für die 
Gesundheit des Kindes wichtige, medizi-
nische Interventionen angeboten werden 
können. Anderenfalls hat grundsätzlich 
der Respekt vor der individuellen Ent-
scheidungsautonomie des Kindes hin-
sichtlich der Inanspruchnahme von gene-
tischen Untersuchungen Vorrang vor den 
eventuellen Wünschen Dritter und da-
mit auch der Eltern nach der Durchfüh-
rung einer prädiktiven Diagnostik. Diese 
sollte immer und solange zurückgestellt 
werden, bis das Kind nicht nur den ge-
netischen Sachverhalt, sondern auch die 
emotionalen und sozialen Konsequenzen 
der verschiedenen möglichen Untersu-
chungsergebnisses verstehen kann. Unab-
hängig von der Zurückstellung einer prä-
diktiven genetischen Diagnostik sollte mit 
dem Kind auf eine dem jeweiligen Alter 
angemessene Weise über die in Frage ste-
hende Erkrankung, deren Erblichkeit und 

die Möglichkeiten der Diagnostik gespro-
chen werden.

4. Es mag Situationen geben, in de-
nen Eltern die Untersuchung ihres Kin-
des im Hinblick auf eine sich in der Regel 
erst im Erwachsenenalter manifestieren-
de Erkrankung aus persönlichen Gründen 
dringend wünschen. In einer solchen Si-
tuation sollte die Familie umfassend über 
alle denkbaren Aspekte dieses Untersu-
chungswunsches beraten werden. Wenn 
die Untersuchung aus medizinischer Sicht 
nicht sinnvoll ist und keine sonstigen drin-
genden Gründe für die Durchführung der 
Untersuchung sprechen, kann die Durch-
führung verweigert werden. Die Grün-
de für die Durchführung einer Untersu-
chung müssen umso dringender sein, je 
schwerwiegender die in Frage stehende 
Diagnose bzw. Erkrankung ist.

5. Eine gezielte Untersuchung auf einen 
Überträgerstatus ohne klinische Sympto-
matik für eine rezessiv erbliche Erkran-
kung oder eine balancierte, familiär auf-
getretene strukturelle Chromosomenstö-
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