
Internationale Standards umsetzen

Humangenetische Beratung

Genetische Beratung ist in der Schweiz trotz einer existieren-

den FMH Qualifi kation Medizinische Genetik eine Dienstleis-

tung, die von allen Aerztinnen und Aerzten angeboten und im 

TARMED System abgerechnet werden kann. Dies bedeutet 

Chancen aber auch die Verpfl ichtung, internationale Stan-

dards, die sich für diese Tätigkeit über Jahrzehnte etabliert 

haben, in der Praxis umzusetzen [1 und andere nationale 

Fachgesellschaften]. Zu diesen Standards zählen u.a. bei-

spielsweise die Erstellung eines Stammbaums über drei Gene-

rationen, die schriftliche Zusammenfassung der Gesprächs-

inhalte in verständlicher Form zuhanden des Patienten, sowie 

Grundkenntnisse der formalen Genetik bzw. genetischer 

Untersuchungsverfahren. 

Le conseil génétique est en Suisse, en dépit d’une qualifi cation 

FMH en génétique médicale existante, un service qui peut être 

offert par tous les médecins et peut être réglé par le système 

Tarmed. Cela signifi e des opportunités mais aussi l’obligation 

de respecter dans la pratique les normes internationales qui se 

sont établies pour cette activité depuis des décennies (1 et 

d’autres associations professionnelles). Parmi ces normes sont 

par exemple créer un arbre généalogique de trois générations, le 

résumé écrit des sujets de discussion sous une forme compré-

hensible, et une connaissance de base de la génétique formelle 

et des procédures d’enquête génétique respectivement.

G
enetische Beratung ist defi niert worden als Prozess, bei dem 
Patienten oder Angehörige mit Risiko für eine Erkrankung, 

die genetisch bedingt sein kann, über die Konsequenzen dieser 
Erkrankung, die Wahrscheinlichkeit für ihre Manifestation oder 
Weitervererbung sowie über Möglichkeiten der Prävention, Ver-
meidung oder Besserung informiert werden [2 und frühere Edi-
tionen]. Ziel der genetischen Beratung ist es, dem genannten 
Personenkreis eine individuelle Entscheidungsfi ndung auf der Ba-
sis einer möglichst umfassenden Information zu ermöglichen. Die 
genetische Beratung ist nicht-direktiv, d.h. eine Einfl ussnahme des 
Beraters auf die Entscheidung wird, soweit dies möglich ist, ver-
mieden. 

Immer häufi ger und komplexer werden genetische Beratun-
gen im Zusammenhang mit der Verordnung genetischer Untersu-
chungen auch in der Geburtshilfe und Gynäkologie. Dies betrifft   
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vor allem aber nicht ausschliesslich die pränatale Diagnostik so-
wie die Diagnostik und Th erapie der Infertilität. Das Gesetz über 
genetische Untersuchungen beim Menschen (GUMG) schreibt 
für pränatale und präsymptomatische Untersuchungen sowie sol-
che, die der Familienplanung dienen, neben einer schrift lichen 
Einverständniserklärung der Patientin u.a. vor, dass Verordnen-
de über eine entsprechende Weiterbildung verfügen müssen. Die-
se ist nicht spezifi ziert. In der Praxis ist jedoch etabliert, dass der 
Fachspezialist Untersuchungen aus seinem Kompetenzbereich 
verordnen kann. Weitere teils detaillierte Vorgaben fi nden sich im 
Gesetzestext [3].

Genetische Beratung bei 

pränatalen Untersuchungen

Chromosomenanomalien 
Im Gegensatz zu früher ist heute eine umfassende Information 
über die Möglichkeiten des Auschlusses numerischer Chromoso-
menanomalien in jeder Schwangerschaft  unabhängig vom Alter 
der Mutter zwingend, wenn die Eltern nicht ausdrücklich darauf 
verzichten. Diagnostischer Standard in der Schweiz ist eine Risiko-
abschätzung für die häufi gsten Aneuploidien im ersten Schwan-
gerschaft strimenon nach den Vorgaben der englischen [4] oder 
deutschen Fetal Medicine Foundation [5]. 

Das Ergebnis dieses nicht ganz zutreff end manchmal sog. 
Ersttrimesterrisikoscreenings sollte Grundlage der Entscheidung 
für oder gegen eine invasive Diagnostik sein und nicht das müt-
terliche Alter alleine. Bei der Wahl zwischen Amniozentese oder 
Chorionzottenbiopsie sind in Niedrigrisikosituationen Präferenz 
der Schwangeren sowie die Erfahrung des Untersuchers entschei-
dend. Bei hohem Risiko sollte,wenn immer möglich, die frühe 
Option der Chorionzottendiagnostik bevorzugt werden. 
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Im Labor ist die konventionelle mikroskopische Chromosomen-
diagnostik, die numerische Chromosomenanomalien und gröbere 
Strukturanomalien mit hoher Zuversässigkeit erkennt, gegenwärtig 
noch Goldstandard. Wie schon in der postnatalen Chromosomen-
diagnostik kommen jedoch zunehmend auch hochaufl ösende mole-
kulare Untersuchungsmethoden (z.B. arrayCGH) zur Anwendung. 
Diese entdecken auschliesslich unbalancierte Chromosomenstö-
rungen, allerdings mit einem wesentlich höheren Aufl ösungsver-
mögen (je nach Plattform weniger als 50kb im Vergleich zu rund 
10Mb bei der konventionellen Chromosomendiagnostik). Der ak-
zidentelle Nachweis von copy number variants (CNV) unklarer Be-
deutung hat bis heute einen Einsatz als Methode der ersten Wahl in 
der pränatalen Diagnostik verhindert. Es ist allerdings nur eine Fra-
ge der Zeit und Erfahrung, bis dieser Schritt, der in der postnata-
len Diagnostik bereits vollzogen wurde, erfolgt. Bereits heute muss 
der genetische Berater auf die Möglichkeit einer weiterführenden 
Diagnostik hinweisen, wenn die konventionelle Diagnostik in ei-
ner Hochrisikosituation einen unauff älligen Befund ergibt. Auch in 
der Schweiz ist von juristischen Auseinandersetzungen zu hören, 
weil Patientinnen nicht über die Möglichkeit neuer hochaufl ösen-
der Chromosomenuntersuchungen informiert worden sein sollen.

Mehrere verfügbare sog. Schnelltests erlauben den raschen Aus-
schluss der häufi gsten Aneuploidien innerhalb weniger Tage (z. B. 
FISH an Interphasezellen, QF-PCR, MLPA u.a.). Eine gewisse Son-
derstellung nimmt die Chromosomendirektpräparation von Zellen 
des Zytotrophoblaten nach Chorionbiopsie ein, die eine Aussage zu 
allen Chromosomen allerdings bei eingeschränkter Präparations-
qualität erlaubt. Viele Laboratorien bieten den einen oder anderen 
Test routinemässig an. Gemeinsam ist diesen Untersuchungen, dass 
sie alleine nicht den Anforderungen an eine vollständige pränatale 
Chromosomenuntersuchung entsprechen und durch eine konven-
tionelle oder ggfl s. molekulare Karyotypisierung ergänzt werden 
müssen. 

In Absprache mit dem beteiligten Labor sind heute die verschie-
denen diagnostischen Optionen und ihre Limitationen im Rahmen 
der erforderlichen informierten Zustimmung, die schrift lich zu be-
stätigen ist, wichtiger Gegenstand einer genetischen Beratung vor 
pränataler Diagnostik. Seit jüngstem ist eine neue Option zu be-

rücksichtigen. Der nichtinvasive Nachweis einer Trisomie 21 am 
mütterlichen Blut wird nach Studien an einigen tausend Schwan-
gerschaft en auch in der Schweiz angeboten. 

Andere Aspekte

Ebenfalls bei jeder Schwangerschaft , idealerweise bereits vor de-
ren Beginn, ist aktiv nach speziellen Risiken, die sich im Zusam-
menhang mit der elterlichen Eigen- oder Familienanamnese oder 
ihrer ethnischen Herkunft  ergeben, zu suchen. Angeborene Fehl-
bildungen oder Erkrankungen mit möglichem Wiederholungsri-
siko bei nahen Angehörigen sollten, wenn immer möglich, beim 
Indexpatienten abgeklärt werden, ggfl s. durch die Veranlassung 
einer genetischen Untersuchung oder Beiziehung eines Spezialisten. 
Nicht selten übersehen wird eine Diagnostik der Ueberträgerschaft  
für Hämoglobinopathien durch ein Blutbild und eine Hämoglo-
binelektrophorese bei schwangeren Migrantinnen und deren Part-
ner aus Gegenden mit erhöhtem Risiko, z. B. Mittelmeeranrainer, 
zentrales Afrika, Südostasien. Konsanguinität ist ein verbreitetes 
Phänomen bei Paaren vor allem aus den ländlichen Regionen des 
nahen und mittleren Ostens und erfordert eine genauere Anamne-
se. In manchen Familien besteht multiple Verwandschaft  und ins-
besondere wenn rezessive Erkankungen vorgekommen sind, kann 
ein erhebliches Risiko resultieren. Demgegenüber werden die Risi-
ken einer akzidentellen Verbindung zwischen Cousin und Cousi-
ne häufi g eher überschätzt. Spezifi sche diagnostische Abklärungen 
sind nur ausnahmsweise dann möglich, wenn ein Indexpatient zur 
Verfügung steht.

Genetische Beratung bei Fertilitätsstörungen

Ein vergleichsweise häufi ger Anlass für mehr oder weniger formel-
le genetische Beratungen ist unerfüllter Kinderwunsch. Geneti-
sche Ursachen sind allerdings eher selten tatsächlich nachzuweisen. 
Nur bei etwa 2 % aller Paare mit wiederholten Fehlgeburten fi n-
den sich elterliche balancierte Chromosomenstrukturanomalien, 
die ursächlich in Frage kommen. Eine Revision der gültigen Emp-
fehlungen zur Abklärung in diesen Situationen unter Berücksichti-
gung neuer Untersuchungsverfahren ist überfällig [6]. Wesentliche 
Aspekte bei der Beratung betroff ener Paare sind die Erläuterung 
der biologischen Zusammenhänge, soweit diese bekannt sind, und 
die Versicherung einer eher günstigen Prognose. Bei primärer Ste-
rilität kommen in beiden Geschlechtern meist nur konventionelle 
Chromosomenuntersuchungen, bei Männern eine Abklärung Y-
chromosomaler Deletionen und bei obstruktiver Azoospermie die 
Suche nach CF-Mutationen in Betracht. Andere seltene monogene 
Ursachen können heute immer öft er durch eine gezielte DNA-Ana-
lyse diagnostiziert werden.

Beratungen bei anderen genetischen Untersuchungen

Eine prädiktive Testung prädisponierender Gene ist für Brust-
krebs und einige andere Malignome in der Schweiz eine Leistung 
der obligatorischen Krankenversicherung (KLV Art. 12f; Analy-
senliste). Die genetische Beratung und Diagnostik bei Betroff enen 
und ihren Angehörigen ist eine komplexe multidisziplinäre Aufga-
be, für die eine entsprechende Vernetzung mit Fachspezialisten ge-
fordert wird. Hier wie auch bei seltenen Fehlbildungssyndromen 
oder Störungen der sexuellen Entwicklung befi ndet sich die bislang 
Einzelgen-orientierte Diagnostik im Umbruch. Die rasanten Fort-
schritte der DNA-Sequenzierung erlauben in zunehmendem Masse 
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Abb. 1: Molekulare Karyotypisierung: Deletion in der Region q26 am 
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die gleichzeitige Untersuchung von indikationsspezifi schen Gen-
panels oder sogar des gesamten sog. Exoms. Dabei empfi ehlt sich 
die Involvierung von Medizinischen GenetikerInnen. 

Für die grosse Zahl individuell seltener monogene erblicher 
Erkrankungen, die in der Mehrzahl nicht in der Analysenliste 
aufgeführt sind, besteht seit etwa einem Jahr die Möglichkeit, ei-
nen individuellen Antrag auf Kostengutsprache im Rahmen der 
sog. orphan disease Regelung [7] zu stellen. 

Take-Home Message

◆ Genetische Beratungen sind in vielen frauenärztlichen Abteilungen 

und Praxen tägliche Routine, werden jedoch nicht immer so genannt 

und wahrgenommen

◆ Beratungsfehler oder –versäumnisse können gravierende Konsequen-

zen haben

◆ Beratende sollten etablierte Standards kennen und anwenden, sowie 

dies dokumentieren

◆ Die zunehmende Verfügbarkeit alternativer Entscheidungsoptionen 

und die rasche Entwicklung bei den genetischen Labormethoden 

erzeugen einen wachsenden Beratungsbedarf und Qualifi zierungs-

zwang

◆ Bei komplexen Fragestellungen sollten FachspezialistInnen für Medizi-

nische Genetik FMH oder FAMH involviert werden

Message à retenir

◆ Les conseils génétiques sont dans de nombreux départements gyné-

cologiques et des cabinets privés une routine quotidienne, mais ils ne 

sont pas toujours appelés ou perçus de telle 

◆ De mauvais conseils ou des omissions peuvent avoir des consé-

quences graves

◆ Les consultants doivent connaître les normes établies et les appliquer 

et documenter ceci

◆ La disponibilité croissante d’options de décision alternatives et l’évolu-

tion rapide des méthodes de laboratoire génétiques génèrent une 

demande croissante pour des conseils et une contrainte de qualifi ca-

tion

◆ Pour les questions complexes des spécialistes qualifi és en génétique 

médicale FMH ou FAMH doivent être impliqués
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