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Hintergrund und Herausforderungen

Die SGMG verfolgt das Ziel, die Medizinische Genetik 
in Praxis, Lehre und Forschung zu fördern sowie hohe 
Standards in der klinisch-genetischen Patientenver-
sorgung, Beratung und Diagnostik zu sichern [1]. Insbe-
sondere in medizinisch-genetischen Zentren findet 
daher auch eine enge Zusammenarbeit mit den Fach-
spezialisten für Labormedizin (FAMH) der medizini-
schen Genetik statt. 
Neben einem seit einiger Zeit signifikanten Zuwachs 
von Zuweisungen in die designierten Sprechstunden 
der Fachärzte für Medizinische Genetik erfolgen zahl-
reiche Anfragen von KollegInnen anderer Disziplinen 

für konsiliarische und interdisziplinäre Mitbeurteilun-
gen, nicht zuletzt auch wegen der zunehmenden Kom-
plexität vieler genetischer Fragestellungen. Die Unter-
suchung vieler Gene gleichzeitig bis hin zum gesamten 
menschlichen Genom birgt neben den unbestrittenen 
Vorteilen viele Herausforderungen. Eine komplexere 
Indikationsstellung für genetische Untersuchungen, 
die Einordnung der Bedeutung von genomischen Vari-
anten für die klinischen Befunde der Patienten sowie 
der Umgang mit unklaren Befunden und Zufallsbefun-
den seien hier als Beispiele genannt. Fragestellungen 
und Resultate in der genetischen und genomischen 
Medizin müssen vor allem auch bezüglich ihrer Bedeu-
tung für andere Familienmitglieder und Nachkommen 
beurteilt werden (sogenannte transgenerational care).
Viele genetische Laboruntersuchungen werden neben 
Fachärzten für Medizinische Genetik von Fachärzten 
anderer Disziplinen verordnet, die die Patienten hierzu 
beraten. Dies verlangt bei diesen eine fundierte Kennt-
nis der Möglichkeiten und Grenzen solcher Unter
suchungen und der Interpretation der Ergebnisse. Eine 
Sicherung der Fortbildung ist hierfür unabdingbare 
Voraussetzung. Gemäss Gesetz über genetische Unter-
suchungen am Menschen (GUMG) werden die Veranlas-

Résumé

Avec les développements technologiques fulgurants dans le domaine de la 

génomique médicale et l’accroissement exponentiel des connaissances dans 

ce domaine, le besoin d’expertise génétique a augmenté dans pratiquement 

toutes les spécialités médicales. La Société Suisse de Génétique Médicale 

(SSGM)  se voit comme société de discipline médicale et représentante d’une 

spécialité médicale transversale, particulièrement adaptée à évaluer la situa-

tion actuelle, à développer de futurs concepts et à les accompagner.

Hinweis
Lesen Sie zu diesem Thema 
auch den vorangegangenen 
Beitrag «Bedeutung der 
Genetik in der klinischen 
Medizin» von Huber et al.

Mit den rasanten technologischen Entwicklungen im medizinisch-genomischen 
Bereich und dem damit verbundenen exponentiellen Kenntniszuwachs hat der 
Bedarf an genetischer Expertise in praktisch allen medizinischen Disziplinen zuge-
nommen. Die Schweizerische Gesellschaft für Medizinische Genetik (SGMG) sieht 
sich als Fachgesellschaft und Vertreterin einer transversalen medizinischen Dis
ziplin besonders geeignet, die gegebene Situation zu evaluieren und zukünftige 
Konzepte zu entwickeln und zu begleiten.
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sung genetischer Untersuchungen und die genetische 
Beratung als ärztliche Verantwortung definiert. Insbe-
sondere für pränatale wie auch präsymptomatische Fra-
gestellungen wird eine entsprechende Weiterbildung 
gefordert [2]. Das BAG hat in der Analysenliste die mög-
liche Kostenübernahme von ausgedehnten Multi-Gen-
Panels zunächst an eine Verordnung durch einen Fach-
arzt für Medizinische Genetik geknüpft.
Von verschiedenen Seiten wird aktuell eine rege De-
batte geführt, wie (in Zukunft) die erhöhten Herausfor-
derungen der medizinisch-genetischen und genomi-
schen Patientenversorgung gelöst werden sollen.

Bestehende Konzepte

Die Dachorganisation der SGMG, die European Society 
of Human Genetics (ESHG), und insbesondere deren 
European Board of Medical Genetics (EBMG), hat detail-
lierte «endorsed documents» zu den Kernkompetenzen 
und den Inhalten der Weiterbildung von Fachärzten für 
Medizinische (klinische) Genetik, Genetic Counsellors/
Genetic Nurses sowie Ärzten anderer Spezialisierungen 
mit genetischen Kompetenzen publiziert. Diese sind als 
europäischer Konsensus-Qualitätsstandard unter Be-
rücksichtigung nationaler regulatorischer Unterschiede 
entstanden und anwendbar [3]. Die SGMG orientiert sich 
für die Schweiz an diesen Modellen, da sie eine fun-
dierte Qualitätssicherung mit nachgewiesener Beteili-
gung medizinisch-genetischer Expertise garantieren.
Der Facharzt für Medizinische Genetik in der Schweiz 
entspricht den in Europa und international anerkann-
ten und etablierten Anforderungen von Spezialisten für 
Medizinische (klinische) Genetik mit unbestrittenem 
Stellenwert in den Gesundheitssystemen. Verschiedene 
Fachgesellschaften, die die Notwendigkeit des Ausbaus 
genetischer Kenntnisse in ihrem Fachgebiet erkannt ha-
ben, organisieren in aktiver Zusammenarbeit und unter 
Teilnahme von Fachärzten für Medizinische Genetik 
vermehrt entsprechende Weiter- und Fortbildungsver-
anstaltungen. Mitglieder der SGMG sind somit bereits 
jetzt verstärkt in der Weiter- und Fortbildung der Kolleg
Innen involviert. Die einzelnen Fortbildungsveranstal-
tungen sind meist auf den Homepages der Institute und 
der Fachgesellschaften einsehbar.
Formale interdisziplinäre Zusammenarbeiten zwischen 
der SGMG, anderen Fachgesellschaften und dem BAG 
sind aktuelle Erfolgsgeschichten der interdisziplinären 
Implementierung der genetischen Medizin. Zu nennen 
sind die Ausarbeitung des Expertenbriefs zur pränata-
len Risikoabschätzung der häufigen fetalen Aneuploi-
dien (Akademie fetomaternale Medizin, SGGG, SGMG), 
die Etablierung von Fortbildungsprogrammen und 
-boards speziell zur Präimplantationsdiagnostik in 

der Reproduktionsmedizin sowie die Sicherstellung der 
Qualität onkologisch-genetischer Beratungen durch 
Fachärzte für Onkologie und Medizinische Genetik 
gemeinsam mit der Schweizerischen Arbeitsgemein-
schaft für Klinische Krebsforschung. Unserer Meinung 
nach ist dies der optimale Weg zu einer langfristigen 
professionellen Qualitätssicherung.

Zukünftige Konzepte

Ärztliche Weiter- und Fortbildung
Die SGMG unterstützt die Fortsetzung bereits bestehen-
der Konzepte der ärztlichen Weiter- und Fortbildung in 
Medizinischer Genetik und plant eine engere Zusam-
menarbeit mit dem SIWF zu deren Sichtbarmachung 
sowie der Erweiterung und Formalisierung von geneti-
schen Inhalten der Weiter- und Fortbildung in anderen 
medizinischen Fachdisziplinen. Die SGMG schlägt vor, 
sich hierfür an den von der ESHG/EBMG etablierten Mo-
dellen zu orientieren. Ein Angebot allgemeiner, in Zu-
sammenarbeit mit der SGMG erarbeiteter genetischer 
Kurse/CAS kann sicher auch helfen, der praktizierenden 
Ärzteschaft genetische und genomischen Grundkennt-
nisse zu vermitteln, die zu deren Studien- und Weiter-
bildungszeiten noch nicht verfügbar waren.
Ein allgemeiner Fähigkeitsausweis «Medizinische Ge-
netik» wird von der SGMG nicht unterstützt. Fähig-
keitsausweise beziehen sich in der Regel auf spezifi-
sche praktische Fertigkeiten, und nicht auf Kenntnisse 
und deren klinische Anwendung in einem individuel-
len Betreuungsprozess von Patienten. Da «Medizini-
sche Genetik» ein eigener Facharzttitel darstellt und 
kein Teilfachgebiet, wird auch die Schaffung eines 
«Schwerpunkts Medizinische Genetik» von der SGMG 
nicht unterstützt. Gründe dafür sieht die SGMG vor al-
lem im beträchtlichen Umfang des Fachgebietes der 
Medizinischen Genetik, das in einem «Facharzt light» 
nicht ausreichend vermittelt werden kann. Darüber 
hinaus bedarf der stetige rasante Erkenntnisgewinn in 
der Medizinischen Genetik einer kontinuierlichen und 
intensiven Fortbildung im Fach selbst.
Was die Ausbildung anbelangt, fördert die SGMG die 
aktuelle Initiative einzelner Fakultäten, verstärkt Kon-
zepte der genetischen und genomischen Medizin in 
das Curriculum des Medizinstudiums zu integrieren, 
so dass absehbar die «genetic literacy» bei Ärzten im 
Allgemeinen steigen wird. Die SGMG ist der Ansicht, 
dass dies von allen Fakultäten in der Schweiz umge-
setzt werden sollte.

Konzepte für den klinischen Alltag
In den universitären Spitälern, aber auch in nicht-uni-
versitären Kliniken gibt es regelmässige genetische 
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Fallvorstellungen und Boards. Diese ermöglichen, viel-
schichtige Fragestellungen interdisziplinär in kollegia-
lem Austausch zu lösen, und fördern auch die gegen-
seitige Expertise. Die SGMG erachtet eine vermehrte 
interdisziplinäre Zusammenarbeit im Rahmen von 
Boards sowie von gemeinsam durchgeführten Fallbe-
sprechungen als eine sinnvolle Art, um regelmässige 
genetische Fortbildung in den klinischen Alltag zu 
integrieren und ihre Fachkompetenz einzubringen. 
Die SGMG ist der Meinung, dass solche Fallbespre-
chungen vermehrt auch für die in der Praxis tätigen 
Ärzte zugänglich sein sollten.

Genetic Counsellors / Genetic Nurses
In vielen Ländern mit einer etablierten medizinisch-
genetischen Patientenversorgung wird diese durch 
Genetic Counsellors unterstützt. Bisher ist dieses Be-
rufsbild in der Schweiz, bis auf wenige kantonale Aus-
nahmen, nicht anerkannt, und es existiert keine for-
male Ausbildung. Einige im europäischen Ausland in 
akkreditierten Weiterbildungsprogrammen ausgebil-
dete Genetic Counsellors unterstützen vor allem in der 
Romandie Abteilungen für Medizinische Genetik und 
haben sich in der ASCG (Association suisse des conseil-
lers en génétique) vereinigt.
Entsprechend internationalem Vorbild unterstützt die 
SGMG die Tätigkeit von Genetic Counsellors, die an ein 
medizinisch-genetisches Zentrum angebunden sind 
und bei ihrer Tätigkeit unter Verantwortung und Super-
vision eines Facharztes für Medizinische Genetik ste-
hen. Gemäss ESHG arbeitet ein Genetic Counsellor fo-
kussiert auf spezifische genetische Erkrankungen, 
deren Diagnose bereits gestellt ist. Er/sie führt keine 
klinisch-diagnostischen Beurteilungen durch und er-
setzt damit den Facharzt nicht. Als Aus- und Weiterbil-
dungsstandard wird ein Masterstudiengang in inter-
national vergleichbarer Qualität angesehen, mit der 
entsprechenden Vermittlung von theoretischen und 
praktischen Kenntnissen in Zentren für Medizinische 
Genetik. Es wird erwartet, dass die praktischen Rota
tionen (etwa 50% der Weiterbildung) in einem Zen
trum für Medizinische Genetik stattfinden, dies unter 
Supervision eines erfahrenen Genetic Counsellors 
oder Facharztes für Medizinische Genetik. Die Etablie-
rung eines solchen professionellen Studiengangs in 
der Schweiz müsste unter dem Gesichtspunkt des Wei-
terbildungsaufwands bei bestehenden Ressourcen und 
bei langfristigem Bedarf evaluiert werden. Alternativ 
könnte ein entsprechender ausländischer Abschluss an-
erkannt werden. Ein Nachteil wäre hier vermutlich für 
die deutschsprachige Schweiz zu erwarten, da im Mo-
ment kein deutschsprachiges Land die Weiterbildung 
anbietet. Letztendlich müssen auch für Genetic Counsel-

lors zusätzliche Weiterbildungsstellen und Arbeitsplätze 
finanziert werden. Die Delegation von genetischen Bera-
tungen an Personal, das nicht nach anerkannten Stan-
dards ausgebildet ist, unterstützt die SGMG nicht.

Ressourcen

Die zunehmende Zahl medizinisch-genetischer Kon-
sultationen, die Sicherung und der Ausbau von Weiter- 
und Fortbildungsveranstaltungen und -programmen, 
interdisziplinäre Zusammenarbeiten im klinischen 
Alltag gemeinsam mit anderen Fachdisziplinen sowie 
die eventuelle Planung einer zukünftigen Weiterbil-
dung und/oder Supervision von Genetic Counsellors 
fordern personell vor allem auch die Fachärzte Medizi-
nische Genetik. Die Entwicklung all dieser Aktivitäten 
und vor allem auch ihrer Qualitätssicherung durch 
Expertise wird nur dann möglich sein, wenn auch die 
Fachdisziplin der Medizinischen Genetik als solche 
gestärkt wird und die nötigen Ressourcen im Gesund-
heitssystem zur Verfügung stehen. Die Zahl der Fach-
ärzte Medizinische Genetik sowie die Zahl der Wei
terbildungs- und Kaderarztstellen in der Schweiz sind 
im Moment limitiert. Die SGMG sieht bei den gegebe-
nen Herausforderungen Engpässe, wenn nicht auch 
für den Ausbau der personellen Ressourcen Sorge 
getragen wird. Hier sind insbesondere die Spitäler 
und universitären Fakultäten gefordert, sich für eine 
Stärkung einzusetzen, damit den anstehenden Ent-
wicklungen professionell Rechnung getragen werden 
kann.

Fazit

Die Entwicklungen und stetig wachsenden neuen Er-
kenntnisse sowie ihr interdisziplinärer und trans
versaler Ansatz machen die Medizinische Genetik zu 
einem äusserst faszinierenden Fachgebiet. Die zuneh-
mende Bedeutung für zahlreiche medizinische Diszi
plinen verspricht spannende Zeiten in der weiteren 
Implementierung medizinisch-genetischer Kenntnisse 
in die Patientenversorgung. Deren Erfolg und Quali-
tätssicherung wird jedoch vor allem auch davon ab-
hängig sein, ob die Fachdisziplin «Medizinische Gene-
tik» selbst als Dreh- und Angelpunkt gestärkt wird. Die 
SGMG wird sich daher weiterhin für die Weiterbildung 
einer ausreichenden Zahl von Fachärzten für Medi
zinische Genetik einsetzen sowie gemeinsam mit dem 
SIWF ermöglichen, Kollegen anderer Fachdisziplinen 
neuestes Fachwissen in Weiter- und Fortbildung und 
interdisziplinären Boards zu vermitteln. Ziel ist die 
möglichst optimale Betreuung von Patienten und 
deren Familien mit einer genetischen Erkrankung.
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