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Hinweis

Lesen Sie zu diesem Thema
auch den nachfolgenden
Beitrag «Entwicklung
der genetischen und
genomischen Medizin
in der Schweiz» von

der Schweizerischen
Gesellschaft fiir
Medizinische Genetik
(SGMG).

Die Genetik macht rasante Fortschritte und reicht mittlerweile tief in den klini-
schen Alltag hinein. In der taglichen Praxis sind die verschiedenen Stakeholder im
Gesundheitswesen zu wenig fir diese anspruchsvolle Herausforderung vorberei-
tet. Um das Verstandnis zu fordern und eine addaquate Diagnose, Therapie und vor
allem Beratung fiir alle Patientinnen und Patienten zu gewahrleisten, sind auf allen

Ebenen, namlich Aus-, Weiter- und Fortbildung, rasch Massnahmen zu ergreifen,
welche das Know-how zu klinischer Genomik und Genetic Counselling fordern.
Dabei sind alle Lehrbetriebe und alle Fachgesellschaften wie auch private und

offentliche Institutionen zu beteiligen.

Ausgangslage

Mit der Entschliisselung des humanen Genoms und
vor allem mit der Realisierung von neuen diagnos-
tischen Methoden wie Next-Generation-Sequencing
(NGS) hat die Genetik rasch einen grossen Einfluss auf
die klinische Medizin bekommen. Heute sind schon
Panels zur Verfligung, mit denen relativ einfach und
rasch mehrere hundert Gene analysiert werden kon-
nen. Man findet fast taglich neue wissenschaftliche
Literatur zur Genetik. Viele schon lange bekannte
vererbbare Krankheiten und Syndrome sind heute
molekulargenetisch auf das Genauste definiert, ver-

Résumé
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schiedene Varianten bekannt, deren Bedeutung cha-
rakterisiert. Allerdings sind die Erbgange nicht immer
nur einfach nach den mendelschen Regeln, sondern
oft komplizierter. Der Weg vom Genotyp zum Phdno-
typ hdngt unter anderem auch von der Penetranz ab,
weshalb Vorhersagen zu konkreten Auswirkung eines
Gendefektes auf einen Patienten nicht so trivial sind.
Als Beispiel der nicht ganz einfachen Interpretation
von Mutationen sei das BRCA1/2-Gen genannt. Man
kann hier Mutationen finden, die ganz klar mit einem
erhohten Brustkrebsrisiko vergesellschaftet sind. Es
gibt aber auch Mutationen oder Varianten, die sicher
nicht mit einem erhohten Brustkrebsrisiko vergesell-
schaftet sind, und schliesslich gibt es sogenannte vari-
ances of unknown significance (VUS). Bei diesen ist die
Datenlage nicht sicher, womit auch die Beratung einer
betroffenen Patientin und die Entscheidung zur dia-
gnostischen oder therapeutischen Massnahme schwie-
rig wird. Zunehmend wird Gendiagnostik auch einge-
setzt zur Abschdtzung der Verstoffwechselung eines
Medikamentes bei einem einzelnen Individuum. So
nimmt die Pharmakogenomik langsam, aber Schritt
fiir Schritt, Einfluss in die klinische Medizin resp. die
Pharmakologie.

Auch in der Nicht-Keimbahn Genetik also bei erworbe-
nen DNA / Gendefekten hat die moderne molekular-
biologische und zytogenetische Diagnostik viele Er-
kenntnisse geliefert. Vor allem bei malignen Tumoren
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sind genetische Verdnderungen wichtig fiir Diagnose,
Prognose und Pradiktion von Ansprechen auf Thera-
pie. Heute schon und sicher noch viel mehr in der
Zukunft beeinflusst das genetische Make-up eines
Tumors die Auswahl der Therapie, z.B. die Wahl eines
spezifischen Chemotherapeutikums.

Problemstellung

Zweifelsohne ist es ausgesprochen schwierig diese
rasche Entwicklung in die medizinischen Aus-, Weiter-
und Fortbildungscurricula aufzunehmen. Gut wurden
die entsprechenden Themen aus der Genetik im Medi-
zinstudium auf verschiedenen Ebenen in den verschie-
denen Fichern integriert und werden heute entspre-
chend gelehrt. Auch haben die Fachgesellschaften
ihrerseits diese Gen-Themen teilweise in ihre Weiter-
bildungscurricula einfliessen lassen. Und man kann
davon ausgehen, dass diese Themen auch bei der prak-
tischen Weiterbildung im Spital, in der Klinik und in
der Praxis entsprechend gewichtet vorkommen. Sicher
bestehen jedoch grosse Unterschiede. Es gibt den
Weiterbildungsgang zum Facharzt fiir «Medizinische
Genetik» und fir «Medizinisch-genetische Analytik
FAMH», wodurch der Nachwuchs an genetischen Fach-
kraften sichergestellt werden soll. Allerdings ist die
Zahl der Titeltrager «Medizinische Genetik und «Medi-
zinisch-genetische Analytik FAMH» und auch die Zahl
der in Weiterbildung befindlichen Personen in der
Schweiz ungentigend. Der Bedarf an solchen Fachkraf-
ten ist grosser als was die Weiterbildung derzeit gene-
rieren kann. Ebenso fehlt ein Lehrgang zu einem Fa-
higkeitsausweis «Medizinische Genetik» oder gar ein
entsprechender Schwerpunkt-Titel. Es sind Bestrebun-
gen der Gesellschaft fiir medizinische Genetik SGMG
und der SAMW im Gange, diese Aus, Weiter- und Fort-
bildungsdefizite zu analysieren. Letztlich sind auch
alle seit langerem in der Praxis oder im Spital tétigen
Arztinnen und Arzte gefordert, welche ihre Aus- und
Weiterbildung zu einem Zeitpunkt abgeschlossen ha-
ben, als das genetische Wissen noch nicht so dominant
war. Der praktisch titige Arzt, die praktisch tétige Arz-
tin sind gehalten, ihr Wissen durch Besuch von Fort-
bildungsanldssen oder aber durch Literaturstudium
aufzufrischen. Dazu gibt es eine ganz beschauliche
Palette an Fortbildungsveranstaltungen, bei denen
auch genetische Aspekte dazugekommen sind. Trotz-
dem scheint aber auch hier nur ein unzureichendes
Angebot zu bestehen, um den téglichen klinischen
Situationen gerecht zu werden.

Um den Mediziner zu entlasten und das genetische
Knowhow zu vertiefen und vor allem an die Patienten
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heranzubringen, wurden in vielen Laindern Lehrgdnge
fiir sogenannte Genetic Counsellors etabliert. Diese Fach-
krafte, sei deren Hintergrund Biologie oder Kranken-
pflege, werden von einem genetisch versierten Fach-
arzt iberwacht und eingesetzt. In der Schweiz gibt es
keinen solchen Bildungsgang und infolge dessen
auch keinen offiziellen Titel «Genetic Counsellor». In
der Berufswelt finden sich ein paar wenige Personen,
die ihre Weiterbildung im Ausland gemacht haben
und nun in der Schweiz als Genetic Counsellors in
grossen Spitdlern arbeiten. Es diirfte aber noch eine
Weile gehen, bis ein solcher neuer Lehrgang etabliert
ist und geniigend Fachkrdfte weitergebildet sein
werden. Deswegen bleibt im Moment nur iibrig, ent-
weder diese Fachkrafte aus dem Ausland zu rekrutie-
ren oder aber schweizerische Fachleute im Ausland
weiterbilden zu lassen, um sie dann wieder bei uns
einzustellen.

Losungsansitze

Es miissen Wege gefunden werden, auf der Ebene von
Aus- und Weiterbildung, aber vor allem auch im Rah-
men der Fortbildung Angebote zu etablieren, welche
die Bildung der wichtigen Akteure im Gesundheits-
wesen in relevanten Genetik-Themen (z.B. Genom,
genomische Variabilitit, Untersuchungsmethoden,
Bioinformatik, genetische Erkrankungen inkl. Behand-
lungsmoglichkeiten, Beratung von Patienten, ethische
und legale Aspekte) erlauben. Dabei geht es um Bil-
dung von klinisch Titigen wie Arzte, Pflegepersonal,
Hebammen und Laborfachkréfte, damit die Kennt-
nisse dann in der klinischen Medizin vertieft Einzug
finden.

In einem ersten CAS offeriert die Universitat Fiirsten-
tum Liechtenstein (UFL) einen einjahrigen berufsbe-
gleitenden Lehrgang, in welchem die klinisch-genomi-
sche Medizin sehr umfassend abgehandelt wird. Des
Weiteren sollten die verschiedenen medizinischen
Fachgesellschaften zusammen mit dem schweizeri-
schen Institut fir Weiter- und Fortbildung (SIWEF),
Wege finden, wie ein Fahigkeitsausweis «Medizinische
Genetik» etabliert werden kann. Weiter wire zu tber-
legen, ob auch ein Schwerpunkt-Titel zusatzlich zum
erworbenen Facharzt-Titel wie z.B. Himatologie, Neu-
rologie, Pddiatrie, Geburtshilfe usw. ergdnzend entwi-
ckelt werden soll. So oder so sind die Fachgesellschaf-
ten, das SIWF, die FAMH wie auch Hochschulen und
Vertreter der Weiterbildungsprogramme an Spitdlern
unter Mithilfe von BAG, allenfalls die Gesundheitsdi-
rektoren-Konferenz und vielleicht auch die Bildungs-
direktoren-Konferenz gefordert.
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