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1. Aligemeines, Indikation

Das menschliche Genom ist ein grundle-
gendes Element der personlichen und fa-
milidren Identitdt. Im Gegensatz zu vielen
anderen medizinischen Untersuchungen
konnen genetische Untersuchungen
schwerwiegende psychosoziale Auswir-
kungen haben und erhebliche Bedeutung
fiir reproduktive Entscheidungen erlan-
gen. Deshalb kommt der Beratung iiber
genetische Risiken sowie der Beratung vor
und nach genetischen Tests eine besonde-
re Bedeutung zu und geht tiber die tibliche
arztliche Aufklarung hinaus.

1.1 Die Indikation zu einer genetischen
Beratung ist gegeben, wenn Fragestellun-
gen auftreten, die mit dem Auftreten oder
der Befiirchtung einer angeborenen und/
oder genetisch (mit-)bedingten Erkran-
kung oder Behinderung zusammenhan-
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 wéhlen.

2. Inanspruchnahme,
Rahmenbedingungen

Die Inanspruchnahme genetischer Bera-
tung ist freiwillig. Sie darf nur unter Ein-
haltung der fiir arztliche Mafinahmen ge-
forderten Rahmenbedingungen (Auf-
klarungspflicht, Schweigepflicht, Daten-
schutz etc.) durchgefiihrt werden. Je nach
Fragestellung kann die Hinzuziehung wei-
terer drztlicher oder nicht drztlicher Fach-
kréfte erforderlich werden.
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Genetische Beratung

3. Aufklarung vor

genetischer Beratung

Uber Ziele, Umfang und Vorgehenswei-
sen muss der Berater® vorab aufkldren 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 iiber min-
destens drei Generationen). Nicht selb-
standig erhobene Befunde sollten unter
medizinisch-genetischen Gesichtspunk-
ten im Hinblick auf ihre Validitat gepriift
und dokumentiert werden.

5. Dauer einer genetischen
Beratung

Die Dauer eines Beratungsgesprachs sollte
der Fragestellung und dem Beratungsziel
angemessen sein. In der Regel dauert ein
Beratungsgesprach mindestens eine halbe
Stunde. Bei Bedarf sollen wiederholte Ge-
spriche angeboten werden. Wihrend des
Gesprichs oder unmittelbar danach sol-
len die wichtigsten Inhalte und Aspekte
des Gespriachsverlaufs schriftlich doku-
mentiert werden.

T ImText werden Bezeichnungen wie ,Bera-
ter”, ,Patient” etc. einheitlich und neutral fiir
,Beraterin” und ,Berater” sowie ,Patientin” und
JPatient” verwendet.

6. Inhalte einer

genetischen Beratung

Ein genetisches Beratungsgesprach um-

fasst in Abhangigkeit von der Fragestel-

lung und von den mit den Patienten bzw.

Ratsuchenden vereinbarten Inhalten und

Zielen und hierauf bezogen:
6.1 Information und Beratung tiber

== medizinische Aspekte angeborener
oder spit manifestierender genetisch
bedingter oder mitbedingter Erkran-
kungen und Entwicklungsstorungen
unter Einschluss von Atiologie, Pro-
gnose, Therapie, Pravention sowie
pranatale und postnatale Diagnostik
und ihre Grenzen;

== die Bedeutung genetischer Faktoren
bei der Krankheitsentstehung und de-
ren Auswirkungen auf die Erkran-
kungswahrscheinlichkeiten fiir den
Patienten bzw. Ratsuchenden und
dessen Angehoérige. Wenn moglich
muss eine Berechnung der Erkran-
kungsrisiken erfolgen. In anderen
Fallen sollte - sofern sinnvoll - eine
Abschitzung der Hohe von Erkran-
kungsrisiken vorgenommen werden;

== mogliche Wirkungsmechanismen im
Falle exogener Belastungen, terato-
gene und/oder mutagene Risiken so-
wie Moglichkeiten von Pravention,
Therapie und prénataler Diagnostik.

6.2 Hilfe bei der individuellen Ent-
scheidungsfindung unter Beriicksichti-
gung der jeweiligen personlichen und fa-
milidren Situation. Dabei miissen insbe-
sondere die individuellen Werthaltungen
einschlieSlich religioser Einstellungen so-
wie die psychosoziale Situation des Pati-
enten bzw. Ratsuchenden beachtet und re-
spektiert werden.



6.3 Hilfe bei der Bewiltigung bestehen-
der bzw. durch genetische Diagnostik neu
entstandener Probleme.

Alle notwendigen und dem Berater
zum Zeitpunkt der Beratung zur Verfii-
gung stehenden Informationen, welche
den Ratsuchenden eine selbstindige Ent-
scheidungsfindung erméglichen kénnen,
sollten den Ratsuchenden zugénglich ge-
macht werden.

7. Information von Angehorigen

Als ,,aktive“ Beratung wird die Kontakt-
aufnahme durch den beratenden Arzt
mit nicht unmittelbar Rat suchenden An-
gehorigen von Patienten bzw. Ratsuchen-
den bezeichnet. Eine solche Kontaktauf-
nahme ohne ausdriicklichen Wunsch der
Angehorigen darf nicht erfolgen. Dies
enthebt den Berater jedoch nicht der Ver-
pflichtung, die Patienten bzw. Ratsuchen-
den auf gesundheitsrelevante Risiken fiir
Angehorige auf angemessene Weise hin-
zuweisen. Es bleibt in das Ermessen des
Patienten bzw. Ratsuchenden gestellt, Fa-
milienangehorige iiber das Angebot gene-
tischer Beratung zu informieren.

8. Humangenetische
Stellungnahme

Integraler Bestandteil der genetischen Be-
ratung ist eine schriftliche humangene-
tische Stellungnahme, ggf. zusitzlich ei-
ne schriftliche Zusammenfassung fiir die
Ratsuchenden, in der die Beratungsinhalte
allgemeinverstidndlich und tibersichtlich
gegliedert zusammengefasst sind. Die du-
ere Form kann vom beratenden Arzt frei
gewihlt werden. Die Stellungnahme muss
jedoch auf den Einzelfall bezogene, wis-
senschaftlich begriindete Schlussfolge-
rungen enthalten.

8.1 Von Aussagen im Beratungsge-
sprach abweichende oder das Beratungs-
gesprich ergidnzende 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 fir Humangene-
tik e.V.: Das Gutachten im Kontext von
genetischer Beratung. medgen 15 (2003):
396-398):

== eine Zusammenfassung des Bera-
tungsanlasses und der Fragestellung;

== eine Zusammenfassung der Eigen-
anamnese und Vorbefunde in ei-
ner der Fragestellung und dem Bera-
tungsziel angemessenen Genauigkeit
und Ausfiihrlichkeit;

== eine Zusammenfassung der Familien-
anamnese iber mindestens 3 Genera-
tionen in einer der Fragestellung und
dem Beratungsziel angemessenen Ge-
nauigkeit und Ausfiihrlichkeit;

== eine Zusammenfassung der person-
lich erhobenen Befunde (z. B. korper-
licher Untersuchungsbefund, Labor-
befunde);

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

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

== in Abhingigkeit 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) pra-
ventiven und therapeutischen Mog-
lichkeiten einschliefSlich der Konse-
quenzen solcher Mafinahmen;

== in Abhéngigkeit von der Fragestel-
lung und dem Beratungsziel eine auf
die Situation des Patienten bzw. Rat-
suchenden bezogene Aussage zu den
personlichen Erkrankungsrisiken
(oder Wahrscheinlichkeit fiir Anlage-
tragerschaft) bzw. zu denjenigen von
Kindern oder sonstigen Angehorigen;

== gegebenenfalls eine Feststellung dar-
iiber, ob und warum auf bestimmte
Auffilligkeiten in Anamnese und Be-
fund nicht eingegangen wird;

== 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 fiir die selbstén-
dige und verantwortliche Durchfithrung
genetischer Beratung zahlen der Nach-
weis einer mindestens zweijahrigen T4-
tigkeit auf diesem Gebiet und die entspre-
chende Qualifikation (Facharzt fiir Hu-
mangenetik, Zusatzbezeichnung Medizi-
nische Genetik). Hinsichtlich der Befug-
nis zur Ausiibung der Titigkeit im Einzel-
fall wird auf die Bestimmungen der Wei-
terbildungs- und Berufsordnungen der
Arztekammern verwiesen.

11. Qualitatssicherung

Die regelméflige Teilnahme an fachspezi-
fischen Fortbildungsveranstaltungen ein-
schliefSlich solcher zu ethischen und psy-
chologischen Aspekten genetischer Be-
ratung wird als eine grundlegende quali-
tatssichernde Mafinahme angesehen. Ei-
ne kontinuierliche Supervision der Bera-
tungstatigkeit (z. B. Balint-Gruppe) wird
empfohlen. Fiir den genetischen Berater
besteht die Verpflichtung zur Teilnahme
an qualitatssichernden MafSnahmen.
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1. Genetische Diagnostik bei Kindern und
Jugendlichen ist dann angezeigt, wenn sie
zur Klarung der Differentialdiagnose ei-
ner bestehenden Symptomatik bzw. zur
Feststellung einer Erkrankungsursache
erforderlich ist.

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

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

454 | Medizinische Genetik 4 - 2007

Erstellungsdatum: August 1996

Veréffentlicht: medgen 8 (1996), Heft 3, Sonderbeila-
ge,S.1-2

1. Uberarbeitung: 2006 durch die seinerzeitige Leitli-
nien-Kommission des BVDH: Prof. Dr. Gerhard Wolff,
Freiburg (Sprecher), Prof. Dr. Karsten Held, Hamburg,
Prof. Dr. Manfred Stuhrmann-Spangenberg, Hannover,
Prof. Klaus Zerres, Aachen

2. Uberarbeitung: 1.4-1.6.2007 durch die Mitglieder
des BVDH und der GfH im Online-Verfahren

3. Uberarbeitung: 26.6.2007 durch die GfH-Leitlinien-
Kommission

Verabschiedung: 27.9.2007 durch den Vorstand der
Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik

Uberpriifung geplant Marz 2010

Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik (GfH)
und Berufsverband Deutscher Humangenetiker e.V. (BVDH)

Genetische Diagnostik bei
Kindern und Jugendlichen

fithrt werden. Eine Ausnahme von die-
ser Regel kann nur dann gesehen werden,
wenn fiir den Fall eines positiven Unter-
suchungsergebnisses anerkannte, fiir die
Gesundheit des Kindes wichtige, medizi-
nische Interventionen angeboten werden
koénnen. Anderenfalls hat grundsétzlich
der Respekt vor der individuellen Ent-
scheidungsautonomie des Kindes hin-
sichtlich der Inanspruchnahme von gene-
tischen Untersuchungen Vorrang vor den
eventuellen Wiinschen Dritter und da-
mit auch der Eltern nach der Durchfiih-
rung einer pradiktiven Diagnostik. Diese
sollte immer und solange zuriickgestellt
werden, bis das Kind nicht nur den ge-
netischen Sachverhalt, sondern auch die
emotionalen und sozialen Konsequenzen
der verschiedenen moglichen Untersu-
chungsergebnisses verstehen kann. Unab-
hingig von der Zuriickstellung einer pra-
diktiven genetischen Diagnostik sollte mit
dem Kind auf eine dem jeweiligen Alter
angemessene Weise iiber die in Frage ste-
hende Erkrankung, deren Erblichkeit und

die Moglichkeiten 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 persénlichen Griinden
dringend wiinschen. In einer solchen Si-
tuation sollte die Familie umfassend iiber
alle denkbaren Aspekte dieses Untersu-
chungswunsches beraten werden. Wenn
die Untersuchung aus medizinischer Sicht
nicht sinnvoll ist und keine sonstigen drin-
genden Griinde fiir die Durchfiihrung der
Untersuchung sprechen, kann die Durch-
fithrung verweigert werden. Die Griin-
de fiir die Durchfithrung einer Untersu-
chung miissen umso dringender sein, je
schwerwiegender die in Frage stehende
Diagnose bzw. Erkrankung ist.

5. Eine gezielte Untersuchung auf einen
Ubertrigerstatus ohne klinische Sympto-
matik fiir eine rezessiv erbliche Erkran-
kung oder eine balancierte, familidr auf-
getretene strukturelle Chromosomensto-





