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Einleitung

Mit dem am 01.02.2010 in Deutschland
in Kraft getretenen Gesetz iiber gene-
tische Untersuchungen bei Menschen
(Gendiagnostikgesetz — GenDG) hat der
Gesetzgeber tief greifende Vorschriften
fiur die humangenetische Leistungser-
bringung erlassen. Er hat darin insbeson-
dere Regelungen fiir die Durchfiihrung
von genetischen Beratungen geschaffen,
die in genetischen Untersuchungskon-
texten zu beachten sind. Der Aufklirung
und genetischen Beratung iiber gene-
tische Risiken sowie der genetischen
Beratung im Zusammenhang mit ge-
netischen Untersuchungen wird eine
hervorgehobene Bedeutung zugewiesen.
Die Richtlinie der Gendiagnostik-Kom-
mission (GEKO) iiber die Anforderun-
gen an die Qualifikation zur genetischen
Beratung und zu deren Inhalten gemafd
§ 23 Abs. 2 Nr. 2a und § 23 Abs. 2
Nr. 3 GenDG triagt dieser Bedeutung
Rechnung [1]. Befugt zur genetischen
Beratung sind neben den Fachirztin-
nen und Fachirzten fiir Humangenetik
und Fachirztinnen und Fachdrzten mit
der Zusatzbezeichnung ,Medizinische
Genetik® seit dem 01.02.2012 nur noch
Arztinnen und Arzte, die die von der
GEKO festgelegte Beratungsqualifikati-
on erworben oder nachgewiesen haben
(fachgebundene genetische Beratung).
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Humangenetische Beratung in
Deutschland: Entwicklung der
Inanspruchnahme

In keinen anderen Bereich der Medi-
zin hat der Gesetzgeber in dhnlicher Wei-
se unmittelbar eingegriffen wiein den der
Genetik. Dies gilt nicht nur fir Deutsch-
land. In zahlreichen europdischen Lin-
dern wurde dhnlich verfahren [2, 3]. Of-
fenbar besteht - auch international - ein
gesellschaftliches Interesse, genetischen
Daten in der Medizin eine Sonderstellung
zuzuweisen (,,genetischer Exzeptionalis-
mus®; [4]) und den spezifischen Chancen
und Risiken der Anwendung auf Geset-
zesebene - und nicht nur auf der Ba-
sis der drztlichen Selbstverwaltung - ge-
recht zu werden. Die hier vorgelegten
Daten zur Inanspruchnahme der human-
genetischen Beratung in den Jahren vor
und nach dem Inkrafttreten des GenDG
dienen einer informierten Abschitzung
moglicher Auswirkungen des Gesetzes.

Zur Entwicklung der Inanspruchnah-
me genetischer Beratung in Deutschland
lagen veroffentlichte Daten bisher nur fiir
den Zeitraum 1996 bis 2004 vor [5, 6].
In diesem Zeitraum blieb die pro Jahr
erbrachte Zahl von genetischen Beratun-
gen, die von der gesetzlichen Kranken-
versicherung (GKV) vergiitet wurden, im
Wesentlichen konstant bei jéhrlich rund
47.000. Gleichzeitig stieg in diesem Zeit-
raum die Zahl der erbrachten diagnos-
tischen genetischen Untersuchungen er-
heblich an, sodass sich die Schere zwi-
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schen Diagnostikleistungen und Bera-
tungen immer weiter 6ffnete.

Die weitere Entwicklung der Zahl
genetischer Beratungsleistungen in den
Jahren unmittelbar vor und insbesonde-
re nach Inkrafttreten des GenDG und
der Umsetzung der Richtlinie der GEKO
zur genetischen Beratung wurde bisher
nicht erfasst.

Aufgrund der veralteten Datenlage
konnte die Entwicklung des Umfangs
genetischer Beratungen seit der Einfiih-
rung des GenDG bisher nicht beschrie-
ben werden.

Parallel zu der vom Bundesministe-
rium fiir Gesundheit geforderten Studie
»Genetische Beratung in Deutschland -
Struktur und Inanspruchnahme® (Gen-
BIn-Studie; [7]) haben wir aktuelle Daten
erhoben, die
1. die Entwicklung des Umfangs gene-

tischer Beratungsleistungen sowohl

vor als auch nach Inkrafttreten des

GenDG dokumentieren und
2. zur Diskussion der beobachtbaren

Entwicklung der Inanspruchnah-

me genetischer Beratung und der

moglichen zukiinftigen Entwicklung
beitragen.

Material und Methoden

Uber einen Zeitraum von 9 Jahren (2009
bis 2017) wurden die im Rahmen der
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Abb. 1 A Genetische Beratungsleistungen 2005 bis 2009: Vergiitung durch die gesetzliche Kranken-
versicherung (GKV) in 4 Einzel-KVen (Kassendrztlichen Vereinigungen). (Quelle: KV Schleswig-Holstein
(kvsh), KV Rheinland-Pfalz (kvrlp), KV Sachsen (kvs), KV Niedersachsen (kvn))

gesetzlichen Krankenversicherung er-
brachten und nach Einheitlichem Bewer-
tungsmafistab (EBM) iiber die kassen-
arztlichen Vereinigungen abrechenbaren
humangenetischen Beratungsleistungen
tiber eine Datenbankabfrage beim Zen-
tralinstitut der Kassenérztlichen Bun-
desvereinigung (ZI-KBV) erfasst und
dokumentiert.

Die Daten der Jahre 2005 bis 2008
waren zum Zeitpunkt des Beginns der
Abfrage (Juli 2016) nicht mehr aus der
ZI-KBV-Datenbank abrufbar. Es wurden
daher alle Kassenirztlichen Vereinigun-
gen (KV) Deutschlandsum die Ubermitt-
lung etwaiger noch vorhandener Daten
fur diesen Zeitraum gebeten.

Bedingt durch die sich wandelnde
Struktur der ZI-KBV-Datenbank stan-
den fir den verédftentlichten Zeitraum
1996-2004 genetische Beratungsleistun-
gen aller Fachgruppen zur Verfiigung,
fir den Zeitraum 2009 bis 2017 konn-
ten nur noch die Beratungsleistungen
von Pddiatern, Gynikologen und Hu-
mangenetikern (die zusammen aber
den weitaus grofiten Anteil erbringen)
prézise recherchiert werden.

Die Abfragen wurden 2016 parallel zu
der GenBlIn-Studie begonnen und 2019
abgeschlossen.

Die aktuell nicht abrechenbaren fach-
gebundenen genetischen Beratungen [1]
werden mit dieser Abfrage nicht erfasst.

Eine fachgebundene genetische Bera-
tung erfolgt durch qualifizierte Facharz-
tinnen und Fachidrzte im Hinblick auf
fachspezifische Fragestellungen, die im

Rahmen des jeweiligen arztlichen Fach-
gebiets anfallen. Sie erfordert daher
keine tbergreifende, die Fachgrenzen
uberschreitende genetische Expertise.
Ergeben sich in der genetischen Bera-
tung Hinweise auf tibergeordnete Fra-
gestellungen, die tiber die eigenen Fach-
grenzen hinausgehen, soll laut Richtlinie
der GEKO [1] eine Uberweisung zur
Fachidrztin oder zum Facharzt fiir Hu-
mangenetik oder zu einer/einem auf dem
Fachgebiet entsprechend qualifizierten
Arztin oder Arzt mit Zusatzbezeichnung
»Medizinische Genetik® erfolgen.

Ebenso nicht erfasst werden konnten
genetische Beratungen im Rahmen pau-
schalierter Abrechnungen sowie fiir die
private Krankenversicherung und Selbst-
zahler, die zusammengenommen jedoch
nur einen geringen Anteil am Beratungs-
aufkommen darstellen.

Fir die Diskussion der beobachtba-
ren Entwicklung der Inanspruchnahme
genetischer Beratung und der moglichen
zukiinftigen Entwicklung werden zusitz-
lich Daten der GenBIn-Datenbank her-
angezogen. Die GenBIn-Datenbank um-
fasst Daten von 5256 genetischen Bera-
tungen aus den Jahren 2011 (n=2091)
und 2016/2017 (n=3165). Das Jahr 2011
wurde bewusst gewdhlt, um den Status
quo ante vor dem 01.02.2012 zu do-
kumentieren. Ab dem 01.02.2012 sind
nur noch solche Arztinnen und Arzte
zur fachgebundenen genetischen Bera-
tung qualifiziert, die die in der Richtlinie
der GEKO zur Qualifikation zur gene-
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tischen Beratung festgelegte Beratungs-
qualifikation erworben haben.

Initial ist die GenBIn-Datenbank
aus der bundesweiten Kooperation von
27 genetischen Beratungseinrichtungen
entstanden (13 universitire Einrichtun-
gen, 1 akademisches Lehrkrankenhaus,
13 Beratungseinrichtungen in der Nie-
derlassung). Diese Einrichtungen er-
klarten sich 2013 bereit, retrospektiv fiir
2011 Falldaten zur genetischen Beratung
fir die Datenbank nach einem standar-
disierten Verfahren (25 Fille pro Quartal
2011) aus ihren Archiven zu ziehen und
zu dokumentieren. Bezogen auf das Er-
fassungsjahr 2011 représentieren diese
Einrichtungen knapp ein Viertel der
damaligen Beratungsstellen (n=111).
An der nachfolgenden Dokumentati-
on fiir 2016/2017 nahmen insgesamt
34 Beratungseinrichtungen teil (19 uni-
versitire Einrichtungen, 2 akademische
Lehrkrankenhduser, 13 Beratungsein-
richtungen in der Niederlassung). Eine
Ubersicht iiber die geografische Vertei-
lungin 2016/2017 findet sich im GenBIn-
Forschungsbericht [7]. Von den 27 Ein-
richtungen, die die Beratungsfille fiir
2011 tibermittelten, sind bedingt durch
SchliefSungen (2), mangelnde personelle
Kapazititen (1) und Anderungen in der
Leitungsebene (1) noch 23 in der Do-
kumentation fir 2016/2017 vertreten.
Neu hinzu kamen 11 Einrichtungen,
darunter 2, die den durch Schlieffung
bedingten Ausfall der 2 Einrichtungen
in derselben Region kompensierten.

Die standardisierten Falldokumenta-
tionen der GenBIn-Datenbank erlauben
erstmals eine systematische Beschrei-
bung der Erbringung und Nutzung
genetischer Beratungsleistungen und
deren Vergleich innerhalb verschiedener
Zeitraume in einem Kollektiv unter-
schiedlicher ~ Beratungseinrichtungen.
Damit kann die GenBIn-Datenbank
als Grundlage fiir ein systematisches
Monitoring der Entwicklung der Be-
ratungspraxis nach dem Inkrafttreten
des GenDG und der Umsetzung der
Richtlinie der GEKO genutzt werden
[1]. Hierzu gab es bisher keine Daten.

Eine ausfiihrliche Beschreibung der
Methoden der GenBlIn-Studie, der Da-
tenerhebung sowie der teilnehmenden
humangenetischen ~ Beratungseinrich-



Zusammenfassung - Abstract

Bundesgesundheitsbl 2020 - 63:1161-1167
© Der/die Autor(en) 2020

Zusammenfassung

Hintergrund. Mit dem Gendiagnostikgesetz
(GenDG) hat der deutsche Gesetzgeber tief
greifende Vorschriften fiir die humangene-
tische Leistungserbringung einschlieBlich
der genetischen Beratung erlassen. In dieser
Arbeit werden Daten zur Inanspruchnahme
der humangenetischen Beratung in den
Jahren vor und nach dem Inkrafttreten

des GenDG vorgelegt. Diese Daten sollen
einer informierten Abschédtzung méglicher
Auswirkungen des Gesetzes dienen.
Material und Methoden. Die in den Jahren
2005 bis 2017 im Rahmen der gesetzlichen
Krankenversicherung erbrachten und nach
Einheitlichem Bewertungsmaf3stab (EBM)
Uber die kassenérztlichen Vereinigungen
(KVen) abrechenbaren humangenetischen
Beratungsleistungen wurden iiber eine
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Datenbankabfrage beim Zentralinstitut der
Kassendrztlichen Bundesvereinigung (ZI-
KBV) sowie bei einzelnen KVen Deutschlands
erfasst. Fir die Diskussion der beobacht-
baren Entwicklung der Inanspruchnahme
genetischer Beratung und der moglichen
zukiinftigen Entwicklung werden zusatzlich
Daten zum Uberweisungsverhalten, den
Wartezeiten und Beratungsanldssen aus

der GenBIn(Studie ,Genetische Beratung in
Deutschland”)-Datenbank herangezogen.
Ergebnisse und Diskussion. Die Inanspruch-
nahme der genetischen Beratung wéchst seit
2009 mit einer durchschnittlichen Rate von
ca. 6% pro Jahr. Die gestiegene Nachfrage
wird begleitet von verdnderten relativen
Anteilen der Zuweiser und steigenden
Selbstliberweisungen und hat zu ldngeren

Humangenetische Beratung in Deutschland: Entwicklung der Inanspruchnahme

Wartezeiten gefiihrt. Unsere Daten legen

die Vermutung nahe, dass der beobachtbare
standige Anstieg genetischer Beratungs-
leistungen multifaktoriell bedingt ist und
nicht allein auf das GenDG zuriickzufiihren

ist. Da die Zahl der hier wesentlichen
Leistungserbringer, der vertragsarztlichen
Facharzte fiir Humangenetik, nahezu konstant
bleibt, ist absehbar, dass bei weiter steigender
Inanspruchnahme Kapazitatsgrenzen erreicht
werden.

Schliisselworter

Gendiagnostikgesetz - Gendiagnostik-
Kommission - GenBIn(Studie ,Genetische
Beratung in Deutschland”)-Datenbank - ZI-
KBV(Zentralinstitut der Kassenarztlichen
Bundesvereinigung)-Datenbank

Abstract

Background. With the Act on Genetic Testing
(GenDG), the German legislator has issued
far-reaching regulations for human genetic
services, including genetic counseling. This
paper presents data on the use of human
genetic counseling in the years before and
after the entry into force of GenDG in order
to provide an informed assessment of the
possible effects of the law.

Materials and Methods. Over a period of
13 years (2005 to 2017), the human genetic
counseling services provided within the
framework of the statutory health insurance
and billable by EBM via the Kassenarztliche
associations were recorded via a database
query at the Central Institute of the National
Association of Statutory Health Insurance

Genetic counseling in Germany: development of demand

Physicians (ZI-KBV) and via individual Kassen-
arztliche Vereinigungen Deutschlands. For the
discussion of the observable development of
using genetic counseling and possible future
development, additional data on the referral
behavior, the waiting times, processing time,
and reasons for consultations were extracted
from the GenBIn database.

Results and Discussion. Demand for genetic
counseling has steadily increased at an
average rate of approximately 6% per year
since 2009. This increase started well before
the enactment of the GenDG and may

be attributed to a multiplicity of factors.
Change in demand for genetic counseling is
characterized by increasing self-referrals and
by increasing referrals by specialists other than

obstetricians/gynecologists. Waiting times
between 2011 and 2016/2017 have increased.
While demand has been growing, the number
of key service providers, the contracted
medical specialists in human genetics, has
remained almost constant. It is foreseeable
that capacity limits will be reached if both
trends continue.

Keywords

German Act on Genetic Testing - German
Commission on Genetic Testing - GenBIn
(Study “Genetische Beratung in Deutschland”)
database - ZI-KBV (Central Institute of the
National Association of the Statutory Health
Insurance Physicians) database

tungen wurde im GenBIn-Forschungs-
bericht vom Robert Koch-Institut (RKI)
in 2019 publiziert (siehe oben).

Ergebnisse

Die Entwicklung der Inanspruch-
nahme der genetischen Beratung
2005 bis 2017

2005 bis 2009 Entwicklung in 4
Einzel-KVen

4 Einzel-KVen, Schleswig-Holstein,
Rheinland-Pfalz, Sachsen und Nieder-
sachsen, die einen Bevélkerungsanteil in
Deutschland von zusammen 23 % repré-
sentieren, stellten ihre Daten fiir diesen
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Zeitraum zur Verfiigung. Aufgrund der
unterschiedlichen Dokumentation von
Fachgruppen konnte fir die 4 KVen
gemeinsam nur die Zahl von geneti-
schen Beratungen summiert iiber alle
Fachgruppen erfasst werden (@ Abb. 1).

Die Daten der 4 KVen zeigen, dass die
Anzahl der vergiiteten Beratungen von
2005 bis 2008 jahrlich anstieg (8 Abb. 1).
Insgesamt nahm sie im Zeitraum von 4
Jahren um 17 % zu. Im Zeitraum 2008 bis
2009 stieg die Zahl der Beratungen dann
besonders stark an: Innerhalb eines Jah-
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Abb. 2 A Genetische Beratungsleistungen 2009 bis 2017: Vergiitung durch die gesetzliche Kranken-
versicherung (GKV), alle KVen (Kassenarztliche Vereinigungen). (Quelle: ZI-KBV([Zentralinstitut der

Kassendrztlichen Bundesvereinigung]-Datenbank)

res erhohte sie sich um 20 %. Insgesamt
stiegen die Beratungszahlen im Zeitraum
2005 bis 2009 um 40,6 %. Es ist nicht
auszuschlieflen, dass der im Vergleich zu
den Vorjahren starke Anstieg in 2009 von
der offentlichen Diskussion des GenDG
besonders beeinflusst wurde (GenDG-
Ausfertigungsdatum am 31.07.2009; In-
krafttreten am 01.02.2010).

Bundesweite Entwicklung 2009 bis
2017
Seit dem Beschlussjahr des GenDG
(2009) ist die Zahl genetischer Bera-
tungsleistungen, die von der GKV bis
Ende 2017 vergiitet wurden, um fast
50% (47,3%) gestiegen, seit dem In-
krafttreten des GenDG in 2010 um
39% (2010: 56.358 Beratungen, 2017:
78.437; @Abb. 2). Die Anzahl der Be-
ratungen, die davon von Fachérztinnen
und Fachirzten fiir Humangenetik er-
bracht wurden, ist seit 2009 um mehr
als 72% gestiegen (2009: 41.249, 2017:
70.997), seit 2010 um 56% (@ Abb. 2).
Bei der Bewertung dieses Anstiegs ist
zu beachten, dass seit dem 01.10.2015
die genetische Beratung nur noch von
Fachidrztinnen und Fachérzten fiir Hu-
mangenetik und von Fachérztinnen und
Fachirzten mit der Zusatzbezeichnung
»Medizinische Genetik“ in der GKV
abgerechnet werden kann.

Insgesamt sind kontinuierlich jahrli-
che Steigerungsraten im Zeitraum 2009

bis 2017 zu beobachten. Werden die Da-
ten der 4 Einzel-KVen hinzugezogen, ist
davon auszugehen, dass schon seit 2005
die Zahl der durch die GKV vergiiteten
genetischen Beratungen jéhrlich konti-
nuierlich steigt.

Die Inanspruchnahme der
genetischen Beratung in
2016/2017 im Vergleich zu 2011
Der Vergleich der Inanspruchnahme der
genetischen Beratungin 2011 (Status quo
ante s. oben) mit der Inanspruchnahme
in 2017 (fiir GenBIn-Daten: 2016/2017)
dokumentiert Veranderungen in folgen-
den Bereichen.

Anzahl der Uberweisungen. Die geneti-
schen Beratungsfille, die von der GKV
insgesamt vergiitet werden, sind seit 2011
von 57.156 auf 78.437 (+37,2%) in 2017
gestiegen. Die von Fachirztinnen und
Fachidrzten fiir Humangenetik erbrach-
ten Beratungen stiegen im gleichen Zeit-
raum von 46.691 auf 70.997 (+52,1%).
Die Humangenetik hat somit in diesem
Zeitraum ihren Anteil an der Leistungs-
erbringung deutlich gesteigert.

Spektrum der Uberweiser (GenBIn-Da-
tenbank). Die genetischen Beratungs-
einrichtungen erhielten in 2016/2017
wie in 2011 ihre haufigsten Zuweisun-
gen von Fachdrztinnen und Fachérzten
fir Frauenheilkunde und Geburtshil-
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fe (@ Abb. 3a, b). Mit 34% waren die
Anteile in den Einrichtungen an den
Universititen und akademischen Lehr-
krankenhédusern (ALK) deutlich gerin-
ger als die Anteile in der Niederlassung
(63%). In der Niederlassung kamen
nur 37 % der genetischen Beratungsfalle
von anderen Zuweisern. Den grofiten
Anteil erhielten hier mit 13 % Facharz-
tinnen und Fachirzte fiir Kinder- und
Jugendmedizin und Selbstiiberweiser
(10%). Die Beratungseinrichtungen an
den Universititen und ALK erhielten
dagegen 66% ihrer Zuweisungen von
anderen Fachdrztinnen und Fachirzten,
insbesondere von jenen fiir Allgemein-
medizin (20 %), innere Medizin (12 %),
Kinder- und Jugendmedizin (12 %) und
anderen Fachidrztinnen und Fachérzten
(12%). Der Anteil von Selbstiiberwei-
sungen entsprach mit 10% demjenigen
der Beratungseinrichtungen in der Nie-
derlassung.

Deutlich verdndert haben sich die re-
lativen Anteile der Zuweiser zu den ge-
netischen Beratungseinrichtungen in der
Niederlassung in 2016/2017 verglichen
mit den Anteilen in 2011. Dominierten
2011 die Zuweisungen der Fachirztin-
nen und Fachirzte fiir Frauenheilkunde
und Geburtshilfe mit einem Anteil von
83 % von allen erhaltenen Zuweisungen,
sosind diese Zuweisungen 2016/2017 mit
einem Anteil von 63 %, um 20 Prozent-
punkte geringer. Der Anteil der Uber-
weisungen durch andere Fachérztinnen
und Fachiérzte und von Selbstiiberwei-
sungen hat sich mehr als verdoppelt. Be-
trug er in 2011 insgesamt 17 %, waren es
in 2016/2017 bereits 37 %. Insbesondere
gestiegen sind die Anteile von Uberwei-
sungen von Fachérztinnen und Fachirz-
ten fir Kinder- und Jugendmedizin mit
13% (4% in 2011) und der Anteil von
Selbstiiberweisungen mit 10% (2% in
2011).

Wartezeiten (GenBIn-Datenbank). Die
Wartezeiten zwischen der Anmeldung
zur Beratung und dem Tag der ersten
Beratung haben sich 2016/2017 erhoht.
Der Median der Wartezeit ist um 6 Ta-
ge gestiegen: 2011 betrug die mittlere
Wartezeit 41,18 Tage (Median 25 Tage),
2016/2017 betrug sie 47,14 Tage (Median
31 Tage; @ Abb. 4).
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Abb. 3 A aZuweisendeangenetische Beratungseinrichtung(2011).GenBIn (Studie ,Genetische Bera-
tungin Deutschland”): Universitdt/ALK (akademisches Lehrkrankenhaus): gliltige Félle 1202, fehlende
Falle 66; Niederlassung: gliltige Félle 716, fehlende Félle 107. (Quelle: GenBIn-Datenbank, RKI). b Zu-
weisende an genetische Beratungseinrichtung (2016/2017). GenBIn: Universitat/ALK: giltige Félle
2057, fehlende Félle 7; Niederlassung: giiltige Félle 1100, fehlende Félle 1. (Quelle: GenBln-Datenbank,

RKI)

Wartezeiten sind auch von dem Be-
ratungsanlass abhdngig. Dies zeigt in
GenBIn der exemplarische Vergleich der
Wartezeiten in 2016/2017 zwischen Be-
ratungen zu einem erhéhten genetischen
Risiko bei direkten Nachkommen bei
einer bestehenden Schwangerschaft, Be-
ratungen zur Abkldrung eines erhohten
familidren Krebsrisikos und Beratungen
zu einer diagnostischen onkogenetischen
Untersuchung. Bei einer bestehenden
Schwangerschaft betrdgt die mittlere
Wartezeit 17,4 Tage (Median 7 Tage),
wihrend die mittlere Wartezeit fiir eine
Beratung zur Abklarung eines familidren
Krebsrisikos 61,88 Tage (Median 42,00
Tage) und fir eine Beratung zu einer
onkogenetischen Untersuchung 56,86
Tage (Median 38,00 Tage) betrigt [7].

Zeitaufwand fiir die genetische
Beratung 2016/2017 (GenBIn-
Datenbank)

Fiir 2016/2017 kann der gesamte Zeitauf-
wand (=Dauer des direkten Patienten-
kontaktes + Dauer der Hintergrundar-
beit) dokumentiert werden. Da fiir 2011
die Daten retrospektiv erhoben wurden,
fehlen hierzu hdufig Angaben [7]. In
2016/2017 betrug der mittlere Zeitauf-
wand fiir einen Beratungsfall in den
universitiren und ALK-Einrichtungen
5,71 halbe Stunden (Median: 5,28). In
den Einrichtungen in der Niederlassung
war der Zeitaufwand etwas niedriger. Er
betrugim Mittel 5,0 (Median: 4,6). In vol-
le Stunden umgerechnet, wurde fiir 51 %
der Beratungsfille in den Niederlassun-
gen ein Zeitaufwand von maximal 1,5
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bis unter 2h berichtet (BAbb. 5). In
den universitiren Einrichtungen und
den Einrichtungen der ALK traf dieser
Zeitaufwand auf 35 % der Beratungsfille
zu. 65% der Beratungsfille erforderten
hier einen Zeitaufwand von 2 und mehr
Stunden.

Beratungsanlasse in 2016/2017
(GenBIn-Datenbank)
In 2016/2017 erhielt die Mehrheit (55 %)
der dokumentierten Beratungsfille ei-
ne humangenetische Beratung im Rah-
men einer diagnostischen genetischen
Untersuchung auflerhalb einer Schwan-
gerschaft. Hier fand die humangenetische
Beratung am haufigsten (59 %) vor ei-
ner genetischen Untersuchung statt. Der
Anteil von Beratungsfillen, die vor einer
Untersuchung und zu Befundergebnis-
sen beraten wurden, ist deutlich gerin-
ger (28 %). Nur zu einem Befundergebnis
wurden 13 % der Flle beraten. 25 % aller
Beratungen fanden im Kontext einer pré-
diktiven genetischen Untersuchung einer
nicht manifest erkrankten Rat suchen-
den Person (keine bestehende Schwan-
gerschaft) statt. 63% dieser Beratungen
fanden nur vor einer Untersuchung statt.
37 % der Fille wurden entweder nur zu ei-
nem Befundergebnis (5 %) oder vor und
nach dem Vorliegen des Untersuchungs-
ergebnisses (32 %) beraten.

Humangenetische Beratungen nach
einem Direct-to-consumer(DTC)-Gen-
test (DTC-Gentests werden in der Regel
ohne direkte &rztliche Indikationsstel-
lung aufSerhalb des medizinischen Um-
felds angeboten und erworben) oder
einer pharmakogenetischen Untersu-
chung waren mit einem Anteil von
<0,1% in 2016/2017 sehr selten.

Humangenetische Beratung im Kon-
textvorgeburtlicher genetischer Untersu-
chungsmoglichkeiten und Risikoabkla-
rung fand 2016/2017 vor allem in der
Niederlassung statt, weniger in den uni-
versitdren Einrichtungen. In den Einrich-
tungen in der Niederlassung hatten die-
se Beratungen einen Anteil von 23 %, an
den universitiren Einrichtungen hatten
sie einen Anteil von 9% an allen Bera-
tungen.

Die Beratungsfille der GenBIn-Da-
tenbank fiir 2016/2017 vor der nichtin-
vasiven Prinataldiagnostik (NIPD) zur
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Toee (dem verstirkten Einsatz genomischer
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Technologien, darunter Array-CGH)
und der zunehmenden Kenntnis gene-
tischer, insbesondere molekulargeneti-
scher Grundlagen von Erkrankungen

Abb. 4 A Wartezeit zwischen Datum der Anmeldung zur Beratung und Datum der 1. Beratungssit-
zung, Vergleich GenBIn (2011) und GenBIn (2016/2017; %). GenBIn 2011: giiltige Félle 1191, fehlende
Falle 900; Mittelwert 41,18 Tage; Median 25,00 Tage; Std.-Abweichung 49,348 Tage; Minimum 0 Tage;
Maximum 461 Tage; GenBIn 2016/2017: glltige Falle 3120, fehlende Falle 45; Mittelwert 47,14 Tage,
Median 31,00 Tage; Std.-Abweichung 51,766 Tage; Minimum 0 Tage; Maximum 1089 Tage. (Quelle:
GenBIn-Datenbank, RKI)

in anderen medizinischen Fachgrup-
pen geschuldet ist. Der starke Anstieg
von 2008 zu 2009 kann moglicherwei-
se auch im Zusammenhang mit dem
GenDG gesehen werden. Die gesell-
35 schaftliche Diskussion im Vorfeld der

Gesetzgebung und die in diesem Ge-
30 2 setz betonte Bedeutung der genetischen
Beratung konnten zu einer verstirkten
Inanspruchnahme beigetragen haben.
Die Zunahme von Selbstiiberweisungen
(GenBIn-Datenbank) kann als Indikator
daftir gewertet werden, dass es zuneh-
mend vorinformierte Personen gibt, die
Zugang zu mehr genetischen Informa-
tionen mithilfe der genetischen Beratung
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haben mochten, unter anderem fiir die
Abklirung von Risiken fiir familidre
Krebserkrankungen. Die verdnderten
relativen Anteile der Zuweiser zu den
genetischen Beratungseinrichtungen in
der Niederlassung in 2016/2017 konnen
als ein Indikator hierfiir gewertet wer-
den. Damit legen die von uns erhobenen
Daten die Vermutung nahe, dass der be-
obachtbare stindige Anstieg genetischer
Beratungsleistungen multifaktoriell be-
dingt ist und nicht allein auf das GenDG
zuriickzufiihren ist.

H UNI/ALK Niederlassung

Abb. 5 A GenBIn-Datenbank:Dauerdes gesamten Zeitaufwandes pro Fall einschlielich Hintergrund-
arbeit. Nach Beratungseinrichtung in 2016/2017 (%). GenBlIn: Universitat/ALK: gliltige Félle 2052, feh-
lende Félle 12. Die Dauer der Beratung wurde in einer halbstiindigen (0,5 h) Klassifizierung erhoben:
Mittelwert 5,71; Median 5,28; Modus 4; Std.-Abweichung 2,376; Minimum 1, Maximum 25; Niederlas-
sung: giiltige Félle 1092, fehlende Falle 9; Mittelwert 5,06; Median 4,6 1; Modus 4,00; Std.-Abweichung
2,329. (Quelle: GenBIn-Datenbank, RKI)

Bestimmung des Risikos autosomaler  sitdren/ALK-Beratungseinrichtungen

Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (nichtinva-
siver Prinataltest [NIPT]) wurden tiber-
wiegend in den Beratungseinrichtungen
der Niederlassungen (72%) erbracht.
Insgesamt waren die Beratungsanteile
vor NIPT sowohl in der Niederlas-
sung (8,5%) als auch in den univer-

(<2 %) bezogen auf das Gesamtaufkom-
men der Beratungen eher gering. Nach
NIPT war der Anteil mit 0,6 % (bezogen
auf das Gesamtkollektiv der teilnehmen-
den Einrichtungen) noch geringer.

Mit hoher Wahrscheinlichkeit wird
die Zahl der NIPT-Untersuchungen in
Zukunft weiter rasch ansteigen, wenn ab
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In der Humangenetik haben die
gestiegenen Beratungsleistungen zu lin-
geren Wartezeiten gefiihrt. Das sich seit
2011 dndernde Spektrum der Uberwei-
sungsindikationen erhcht die mittlere
Dauer des gesamten Zeitaufwandes/Fall.
Wihrend - wie diese Untersuchung zeigt
- die Inanspruchnahme der genetischen



Beratung seit 2009 mit einer durch-
schnittlichen Rate von ca. 6% pro Jahr
anwichst, bleibt die Zahl der hier wesent-
lichen Leistungserbringer, der vertrags-
arztlichen Fachirzte fir Humangenetik,
nahezu konstant. Deren Zahl schwankte
in den Jahren 2013 bis 2018 zwischen 187
und 200, gezdhlt nach Bedarfsplanungs-
gewicht (Vollzeitdquivalenten), mit einer
nur sehr geringfiigig ansteigenden Ten-
denz [8]. Es ldsst sich aus den hier
présentierten Daten und der Annahme
eines drztlichen Aufwands von 2,5h pro
Beratungsfall [6] grob abschitzen, dass
ein Facharzt fir Humangenetik derzeit
etwa die Hilfte seiner vertragsirztlichen
Tatigkeit fir die humangenetische Be-
ratung einsetzt. Es ist absehbar, dass
bei einer Fortsetzung beider Trends —
der steigenden Inanspruchnahme der
humangenetischen Beratung und einer
beinahe konstanten Zahl der Leistungs-
erbringer - Kapazititsgrenzen erreicht
werden. Eine nennenswerte Steigerung
der Zahl von Fachirzten ist angesichts
der Nachwuchslage in diesem Fachgebiet
in absehbarer Zeit nicht zu erwarten [9].

Es bleibt abzuwarten, ob und inwie-
weit die fachgebundene genetische Be-
ratung auf der Basis der GEKO-Richtli-
nie [1] sowie deren Implementierung in
die (Muster-)Weiterbildungsordnung ei-
niger Facharztgebiete [10] zu einer vom
Gesetzgeber intendierten Verbesserung
der Versorgungslage beitrégt. Daten hier-
zu wiren wiinschenswert.
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