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Genetische Beratung



Genetische Beratung. Was ist das?

In einer genetischen Beratung konnen Fragen zu Erkrankungen, Fehlbil-
dungen oder anderen Merkmalen, die mit einer moglichen erblichen Ursache
einhergehen, erortert werden. Interessierte Einzelpersonen oder Familien
(Ratsuchende), die diese Fragestellungen fur sich selbst oder fur ihre Kinder
gekldart haben mochten, kdnnen eine genetische Beratung in Anspruch
nehmen.

Die Beratung soll eine Entscheidungshilfe sein, und es dem Ratsuchenden
erleichtern, Wahrscheinlichkeiten flir das Eintreten von erblichen Merkmalen
oder Erkrankungen zu bewerten, sich auf sie einzustellen oder L6sungsmdg-
lichkeiten bei entsprechenden Problemstellungen zu finden. Die Konse-
quenzen, die aus einem Beratungsgesprach gezogen werden, liegen allein in
der Verantwortlichkeit des Ratsuchenden. Genetische Berater sind ange-
halten, die persdnliche Entscheidungsfindung des Ratsuchenden zu unter-
stlitzen, jedoch nicht direkt zu beeinflussen (,Nicht-Direktivitat®).

Die Teilnahme an einer genetischen Beratung und Durchfiihrung einer gene-
tischen Diagnostik darf nur freiwillig und nach umfassender Aufklarung zum
persénlichen Wohle des Ratsuchenden durchgefiihrt werden.

Genetische Beratung und Diagnostik diirfen nicht fiir allgemeine gesell-
schaftliche oder gesundheitspolitische Ziele beansprucht werden. Es gelten,
wie flr andere arztliche Leistungen auch, besondere Sorgfalt bei der Wah-
rung der Rechte von Ratsuchenden hinsichtlich Aufklarung, Datenschutz und
Schweigepflicht.

Wer bietet genetische Beratungen an?

Eine genetische Beratung wird von speziell ausgebildeten Facharzten fur
Humangenetik, von Arzten anderer Fachgruppen mit der Zusatzbezeichnung
Medizinische Genetik oder entsprechender Qualifikation zur fachgebundenen
genetischen Beratung gemaf} Gendiagnostik-Gesetz angeboten.

Wer kann sich genetisch beraten lassen?

Eine genetische Beratung kdnnen Personen in Anspruch nehmen, die
« selbst, deren Partner oder Familienangehdrige von einer erblich bedingten
Krankheit betroffen sind oder bei denen eine solche vermutet wird.

« ein Kind mit einer erblich bedingten Erkrankung oder Fehlbildung haben
(und sich weitere Kinder wiinschen).



» zum Zeitpunkt des Kinderwunsches, einer Schwangerschaft oder Geburt
ihres Kindes 35 Jahre und alter sind.

« sich Uber Grenzen und Moglichkeiten einer vorgeburtlichen Diagnostik
informieren mochten.

» wahrend oder vor einer Schwangerschaft aufteren moglicherweise scha-
digenden Faktoren (Chemikalien, Infektionen, Medikamente, Strahlen)
ausgesetzt waren.

« selbst oder deren Partner an Fertilitatsstorungen leiden oder bei uner-
filltem Kinderwunsch und geplanter Sterilitatsbehandlung.

» wiederholt Fehlgeburten unklarer Ursache hatten.

* mit ihrem Partner verwandt sind.

Wie bereitet man sich auf eine genetische Beratung vor?

Die Informationen, die sich aus einer genetischen Beratung ergeben, kdnnen
umso umfassender sein, je mehr auswertbare Angaben die Ratsuchenden

zu ihrer speziellen Fragestellung beitragen konnen. Die ,Checkliste fiir die
genetische Beratung® auf S. 6 listet Unterlagen, die zur Beratung mitgebracht
werden konnen.

Was kann eine genetische Beratung leisten?

Im Rahmen einer genetischen Beratung

* kdnnen medizinische Fakten gedeutet und erldautert werden. Wenn nicht
bereits erfolgt, werden mogliche Diagnosen diskutiert, deren Ursachen,
Verlauf und zur Verfiigung stehende Behandlungsmaglichkeiten erldutert.

« konnen die erblichen Faktoren und deren Anteil bei der Entstehung von
Krankheiten ermittelt und dargestellt werden.

» kann die Wahl individuell angemessener Verhaltensweisen und das Uber-
denken von Entscheidungsalternativen unterstitzt werden. Hierbei sind
personliche familiare Ziele, ethische und religiose Wertvorstellungen der
Ratsuchenden besonders zu berlicksichtigen.

» kdnnen Maglichkeiten dargestellt werden, mit Wiederholungswahrschein-
lichkeiten fir eine Erkrankung umzugehen.

* kann Hilfestellung fur den Umgang mit einer Erkrankung oder Beeintrachti-
gung vermittelt werden.



Wie gestaltet sich der Ablauf eines genetischen
Beratungsgespraches?

Voraussetzung fur die Durchflihrung einer genetischen Beratung ist eine
Aufklarung des Ratsuchenden lber deren Ziele und Vorgehensweise und sein
schriftliches Einverstandnis, beraten werden zu wollen. Allein die Ratsuchen-
den bestimmen ob und wenn ja, in welchem Umfang sie informiert werden
mochten (,Recht auf Wissen/Recht auf Nicht-Wissen®).

Die Dauer eines Beratungsgespraches betragt mindestens eine halbe Stunde.
Bei Bedarf werden weitere Gesprache angeboten.

Den Abschluss der genetischen Beratung bildet die schriftliche Erlauterung
und Darstellung des Gespraches fir die Ratsuchenden. Diese schriftliche
Zusammenfassung kann auf Wunsch der Ratsuchenden auch behandelnden
Arzten zur Verfligung gestellt werden.

Was beinhaltet ein genetisches Beratungsgesprach?

Im Rahmen einer genetischen Beratung werden die folgenden Leistungen

erbracht:

* Anamnese (Erhebung der personlichen gesundheitlichen Vorgeschichte)

« Erstellung eines Stammbaums (Erhebung der familidaren gesundheitlichen
Vorgeschichte bis in die dritte Generation)

« Interpretation und Bewertung vorliegender arztlicher Befunde und
Befundberichte

« korperliche Untersuchung des Probanden oder dessen Familie, wenn dies
fir die Fragestellung von Bedeutung ist, auch Untersuchungen von Blut
oder anderen Geweben

» moglichst genaue medizinisch-genetische Diagnose

 ausfuhrliche Informationen zu der betreffenden Erkrankung oder
Beeintrachtigung

» Abschatzung von personlichen genetischen Risiken fir die Ratsuchenden
(-Wiederholungsrisiko®)

« ausfuhrliche Beratung Uber die mogliche Bedeutung dieser Information fur
Lebens- und Familienplanung sowie Gesundheit der Ratsuchenden

» Vermittlung zu Kontakten mit Selbsthilfegruppen, wenn gewiinscht



Was sind die Grenzen einer genetischen Beratung?

Die genetische Beratung kann keine umfassende Aufkldarung aller denkbaren
erblich bedingten Verdnderungen leisten. Bei bereits gesicherter Diagnose
einer Erkrankung ist es moglich, dem Patienten eine Wahrscheinlichkeit fur
das Auftreten fur ihn selbst oder seine Nachkommen zu nennen. Selbst wenn
eine solche Wahrscheinlichkeit des Auftretens gering ist, kann keine Garantie
daflir gegeben werden, dass Ratsuchende oder deren Kinder nicht erkranken
werden.

Sind die in der genetischen Beratung vorgestellten Krankheitsbilder oder
Fehlentwicklungen unklar, wird durch Vergleich mit dhnlichen Fallen in der
Fachliteratur eine Einschatzung versucht. Dies ist nicht immer eindeutig
maoglich. Aussagen uber Ursache und Wahrscheinlichkeit des Auftretens
einer solchen Erkrankung kdnnen dann nur mit gewissen Einschrankungen
getroffen werden.

Genetische Diagnostik

Als Konsequenz aus einer genetischen Beratung konnen Ratsuchende fiir sich
die Entscheidung fiir eine genetische Diagnostik treffen. Zu den speziellen
genetischen Untersuchungen gehdren z. B. eine Analyse der Chromosomen,
der DNA oder auch biochemische Untersuchungen.

Im Rahmen einer genetischen Diagnostik, die eine Voraussage Uber die
Gesundheit der untersuchten Person oder eines ungeborenen Kindes erlaubt,
wird eine qualifizierte genetische Beratung angeboten. Dies entspricht dem
Vorgehen, das im deutschen Gendiagnostikgesetz beschrieben ist.

Genetische Beratungen und auch gegebenenfalls nachfolgende genetische
Untersuchungen werden im Rahmen der vertraglichen Vereinbarungen (EBM)
von den gesetzlichen Krankenkassen tbernommen.

Fiir die genetische Beratung und Diagnostik wird ein Uberweisungsschein,
Formular 06, bendtigt.



Kontakt und Termine

Fiir einen genetischen Beratungstermin konnen Sie gerne Kontakt mit uns
aufnehmen. Der Termin kann als persdnliches Gesprach oder im Rahmen
einer Videoberatung geplant werden. Kontaktieren Sie dafiir bitte den
Client Service von diagnosticum Zentrum fir Humangenetik.

Fir weitere Informationen oder eine Anmeldung kontaktieren Sie uns gerne
unter der Telefonnummer 069 5308437 -0 oder Sie schreiben uns eine Email
an beratung@genetik.diagnosticum.eu.

Checkliste fur genetischen Beratungstermin

» Kontaktformular/Anmeldung zur genetischen Beratung

« Versichertenkarte

« Uberweisungsschein (Muster 06 zur Mit- /Weiterbehandlung)
» Vorbefunde (z.B. Laborbefunde, Arztbriefe)

« Informationen zur Krankengeschichte von Angehdrigen

Notizen
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