Leitlinie

Genetische Beratung

1. Allgemeines, Indikation

Das menschliche Genom ist ein
grundlegendes Element der persdn-
lichen und familidren Identitat. Im
Gegensatz zu vielen anderen medizi-
nischen Untersuchungen kénnen ge-
netische Untersuchungen schwerwie-
gende psychosoziale Auswirkungen
haben und erhebliche Bedeutung fur
reproduktive Entscheidungen erlan-
gen. Deshalb kommt der Beratung
Uber genetische Risiken sowie der
Beratung vor und nach genetischen
Tests eine besondere Bedeutung zu
und geht Uber die Ubliche &rztliche
Aufkldrung hinaus.

1.1 Die Indikation zu einer geneti-
schen Beratung ist gegeben, wenn
Fragestellungen auftreten, die mit
dem Auftreten oder der Beflirchtung
einer angeborenen und/oder gene-
tisch (mit-) bedingten Erkrankung
oder Behinderung zusammenhé&ngen.
Genetische Beratung soll einem Ein-
zelnen oder einer Familie helfen, me-
dizinisch-genetische Fakten zu ver-
stehen, Entscheidungsalternativen zu
bedenken und individuell angemesse-
ne Verhaltensweisen zu wéahlen.

2. Inanspruchnahme,
Rahmenbedingungen

Die Inanspruchnahme genetischer
Beratung ist freiwillig. Sie darf nur un-
ter Einhaltung der fir arztliche MaB-
nahmen geforderten Rahmenbedin-
gungen (Aufklarungspflicht, Schwei-
gepflicht, Datenschutz etc.) durchge-
fihrt werden. Je nach Fragestellung
kann die Hinzuziehung weiterer &rzt-
licher oder nicht arztlicher Fachkréafte
erforderlich werden.

3. Aufklarung vor genetischer Be-
ratung

Uber Ziele, Umfang und Vorgehens-
weisen muss der Berater* vorab auf-
klaren und die Inhalte mit den Patien-
ten bzw. Ratsuchenden festlegen. In
der Regel sollen die Informationen zur
genetischen Beratung schriftlich ge-
geben werden.

4. Anamnese und Befunderhebung

Genetische Beratung erfolgt auf der
Basis einer auf die Fragestellung und
das vereinbarte Ziel der Beratung be-
zogenen, umfassenden, schriftlich
dokumentierten Anamnese- und Be-

funderhebung (Eigenanamnese, Fami-
lienanamnese, letztere in der Regel
dokumentiert Uber mindestens drei
Generationen). Nicht selbstandig er-
hobene Befunde sollten unter medizi-
nisch-genetischen Gesichtspunkten
im Hinblick auf ihre Validitat gepruft
und dokumentiert werden.

5. Dauer einer genetischen

Beratung

Die Dauer eines Beratungsgesprachs
sollte der Fragestellung und dem Be-
ratungsziel angemessen sein. In der
Regel dauert ein Beratungsgespréch
mindestens eine halbe Stunde. Bei
Bedarf sollen wiederholte Gesprache
angeboten werden. Wéhrend des Ge-
spréchs oder unmittelbar danach sol-
len die wichtigsten Inhalte und
Aspekte des Gesprachsverlaufs
schriftlich dokumentiert werden.

6. Inhalte einer genetischen
Beratung

Ein genetisches Beratungsgesprach
umfasst in Abhangigkeit von der Fra-
gestellung und von den mit den Pa-
tienten bzw. Ratsuchenden vereinbar-
ten Inhalten und Zielen und hierauf
bezogen:

6.1 Information und Beratung tber

— medizinische Aspekte angeborener
oder spat manifestierender gene-
tisch bedingter oder mitbedingter
Erkrankungen und Entwicklungssto-
rungen unter Einschluss von Atiolo-
gie, Prognose, Therapie, Préavention
sowie préanatale und postnatale Di-
agnostik und ihre Grenzen;

— die Bedeutung genetischer Fakto-
ren bei der Krankheitsentstehung
und deren Auswirkungen auf die Er-
krankungswahrscheinlichkeiten fir
den Patienten bzw. Ratsuchenden
und dessen Angehérige. Wenn
moglich muss eine Berechnung der
Erkrankungsrisiken erfolgen. In an-
deren Féllen sollte — sofern sinnvoll
— eine Abschatzung der H6he von
Erkrankungsrisiken vorgenommen
werden;

— mogliche Wirkungsmechanismen im
Falle exogener Belastungen, terato-
gene und/oder mutagene Risiken
sowie Mdglichkeiten von Praven-
tion, Therapie und pranataler Dia-
gnostik.

6.2 Hilfe bei der individuellen Ent-
scheidungsfindung unter Berlicksich-
tigung der jeweiligen persénlichen
und familidren Situation. Dabei mus-
sen insbesondere die individuellen
Werthaltungen einschlieBlich religio-
ser Einstellungen sowie die psycho-
soziale Situation des Patienten bzw.
Ratsuchenden beachtet und respek-
tiert werden.

6.3 Hilfe bei der Bewéltigung beste-
hender bzw. durch genetische Dia-
gnhostik neu entstandener Probleme.
Alle notwendigen und dem Berater
zum Zeitpunkt der Beratung zur Ver-
fligung stehenden Informationen, wel-
che den Ratsuchenden eine selbst-
standige Entscheidungsfindung er-
mdglichen kénnen, sollten den Ratsu-
chenden zugénglich gemacht werden.

7. Information von Angehérigen

Als ,aktive“ Beratung wird die Kon-
taktaufnahme durch den beratenden
Arzt mit nicht unmittelbar Rat suchen-
den Angehdérigen von Patienten bzw.
Ratsuchenden bezeichnet. Eine sol-
che Kontaktaufnahme ohne aus-
dricklichen Wunsch der Angehdrigen
darf nicht erfolgen. Dies enthebt den
Berater jedoch nicht der Verpflich-
tung, die Patienten bzw. Ratsuchen-
den auf gesundheitsrelevante Risiken
fir Angehodrige auf angemessene
Weise hinzuweisen. Es bleibt in das
Ermessen des Patienten bzw. Ratsu-
chenden gestellt, Familienangehdrige
Uber das Angebot genetischer Bera-
tung zu informieren.

8. Humangenetische Stellungnahme
Integraler Bestandteil der genetischen
Beratung ist eine schriftliche human-
genetische Stellungnahme, ggf. zu-
satzlich eine schriftliche Zusammen-
fassung flr die Ratsuchenden, in der
die Beratungsinhalte allgemeinver-
standlich und Ubersichtlich gegliedert
zusammengefasst sind. Die auBere
Form kann vom beratenden Arzt frei
gewahlt werden. Die Stellungnahme
muss jedoch auf den Einzelfall bezo-
gene, wissenschaftlich begrindete
Schlussfolgerungen enthalten.

8.1 Von Aussagen im Beratungsge-
spréch abweichende oder das Bera-
tungsgesprach ergadnzende Stellung-
nahmen sollten in der schriftlichen
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Stellungnahme als solche kenntlich
gemacht werden.

8.2 Im Einzelnen sollte die schriftliche
humangenetische Stellungnahme fol-
gende Inhalte abdecken (siehe hierzu
auch die Stellungnahme des Vor-
stands der Deutschen Gesellschaft
fir Humangenetik e.V.: Das Gutach-
ten im Kontext von genetischer Bera-
tung. medgen 15:396-398):

— eine Zusammenfassung des Bera-

tungsanlasses und der Fragestel-
lung;

— eine Zusammenfassung der Eigen-

anamnese und Vorbefunde in einer
der Fragestellung und dem Bera-
tungsziel angemessenen Genauig-
keit und Ausflhrlichkeit;

eine Zusammenfassung der Fami-
lienanamnese Uber mindestens 3
Generationen in einer der Fragestel-
lung und dem Beratungsziel ange-
messenen Genauigkeit und Aus-
fuhrlichkeit;

eine Zusammenfassung der person-
lich erhobenen Befunde (z. B. kor-
perlicher Untersuchungsbefund, La-
borbefunde);

eine der Fragestellung und dem Be-
ratungsziel angemessene Zu-
sammenfassung der medizinisch-
genetischen Informationen betref-
fend die in Frage stehende Erkran-
kung bzw. Entwicklungsstérung;
eine auf die Fragestellung und das
Beratungsziel bezogene, zZu-
sammenfassende Interpretation von
Anamnese und (Vor)Befunden;

in Abhangigkeit von der Fragestel-
lung und dem Beratungsziel eine
auf die Situation des Patienten bzw.
Ratsuchenden bezogene Interpreta-
tion der wissenschaftlichen Daten
zu einem Krankheitsbild und den di-
agnostischen und (gegebenenfalls)
praventiven und therapeutischen
Moglichkeiten einschlieBlich der
Konsequenzen solcher MaBnahmen
in Abhangigkeit von der Fragestel-
lung und dem Beratungsziel eine
auf die Situation des Patienten bzw.
Ratsuchenden bezogene Aussage
zu den persdnlichen Erkrankungsri-
siken (oder Wahrscheinlichkeit fir
Anlagetragerschaft) bzw. zu denje-
nigen von Kindern oder sonstigen
Angehérigen;

— gegebenenfalls eine Feststellung

dartber, ob und warum auf be-
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stimmte Auffalligkeiten in Anamne-
se und Befund nicht eingegangen
wird;

— gegebenenfalls eine Zusammenfas-
sung der Beurteilung und eine kurz
gefasste Stellungnahme zum weite-
ren Vorgehen.

9. Kommunikation in der
genetischen Beratung

Die Art der in einer genetischen Bera-
tung zu bearbeitenden Probleme er-
fordert eine Kommunikation im Sinne
der personenzentrierten Beratung.
Entscheidungen in der genetischen
Beratung werden vom Berater und
Patienten bzw. Ratsuchenden ge-
meinsam erarbeitet und stellen das
Ergebnis des o. g. kommunikativen
Prozesses dar.

10. Qualifikationen

Zu den Voraussetzungen fir die selb-
stéandige und verantwortliche Durch-
fihrung genetischer Beratung z&hlen
der Nachweis einer mindestens zwei-
jéhrigen Tétigkeit auf diesem Gebiet
und die entsprechende Qualifikation
(Facharzt fir Humangenetik, Zusatz-
bezeichnung Medizinische Genetik).
Hinsichtlich der Befugnis zur Ausl-
bung der Tétigkeit im Einzelfall wird
auf die Bestimmungen der Weiterbil-
dungs- und Berufsordnungen der Arz-
tekammern verwiesen.

11. Qualitatssicherung

Die regelméaBige Teilnahme an fach-
spezifischen Fortbildungsveranstal-
tungen einschlieBlich solcher zu ethi-
schen und psychologischen Aspekten
genetischer Beratung wird als eine
grundlegende qualitétssichernde
MaBnahme angesehen. Eine kontinu-
ierliche Supervision der Beratungsta-
tigkeit (z.B. Balint-Gruppe) wird emp-
fohlen. Fir den genetischen Berater
besteht die Verpflichtung zur Teilnah-
me an qualitdtssichernden MaBnah-
men.

Anmerkung

*) Im Text werden Bezeichnungen wie ,Berater,
,Patient®, etc. einheitlich und neutral fur ,Bera-
terin“ und ,Berater” sowie ,Patientin“ und , Pa-
tient“ verwendet
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