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Genetische Beratung: Konzepte, 
Missverständnisse, Perspektiven
Genetische Beratung  Die Medizinische Genetik hat sich von einem Randgebiet zu einer zentralen 
klinischen Disziplin in der Medizin entwickelt. Der enorme Wissenszuwachs der letzten Jahre zu Phä-
notypen und Genotypen, zu Ätiologie und Verlauf seltener und häufiger Krankheiten wirkt sich auf alle 
Fachbereiche der klinischen Medizin aus. Viele haben jedoch nur eine vage Vorstellung, was eine gene-
tische Beratung beinhaltet.
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Eine genetische Beratung berücksichtigt die individuelle Situation der Patientinnen und Patienten und wird immer komplexer.
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Bedeutend ist dabei nicht nur der Einfluss 
auf Diagnose-, Behandlungs- und Prä-
ventionsstrategien für den Einzelnen, 

sondern auch für die Nachkommen und die 
weiteren Verwandten verschiedener Generatio-
nen. Viele haben jedoch nur eine vage Vorstel-
lung davon, was eine genetische Beratung 
eigentlich ist oder was sie beinhalten sollte. In 
den angelsächsischen Ländern bezeichnet «ge-
netic counselling» eine genetische Beratung 
im engeren Sinne eines umschriebenen und 
anerkannten Kommunikationsprozesses inner-

halb der Medizinischen Genetik. Im deutsch-
sprachigen Raum wird der Begriff jedoch in 
einem sehr viel weiteren Sinne verwendet. Hier 
ist die genetische Beratung nicht isoliert, son-
dern umfasst vor allem auch klinisch-diagnosti-
sche Überlegungen, die klinische Untersuchung 
des Patienten, Differenzialdiagnosen, die Indi-
kationsstellung laborgenetischer und genomi-
scher Untersuchungen, Interpretation von Re-
sultaten und so weiter [1]. Die einzige formale 
und eidgenössisch akkreditierte Weiterbildung 
in der Schweiz, die alle Kompetenzen für die ge-
netische Beratung im weiteren Sinne abdeckt, ist 
derzeit die Weiterbildung zur Fachärztin bezie-
hungsweise zum Facharzt für Medizinische 
Genetik/Spécialiste en génétique médicale.

Während die genetische Beratung im Rah-
men von Gentests in der Schweiz gesetzlich 
geregelt ist und einen wichtigen Anwendungs-
bereich darstellt, gehen ihre Inhalte, Anwen-
dungen und Verantwortlichkeiten weit darüber 
hinaus. Werden letztere nicht berücksichtigt, 
birgt dies einen Qualitätsverlust und kann zu 
unklaren oder falschen Empfehlungen mit 
weitreichenden Folgen für die Patientinnen und 
Patienten und ihre Angehörigen führen. 

Angesichts der wachsenden Bedeutung 
der Genetik in der klinischen Medizin möchte 
die Schweizerische Gesellschaft für Medizini-
sche Genetik (SGMG) die in der Schweiz 
verwendete Nomenklatur für die genetische 
Beratung klären und Missverständnisse über 
Inhalte, Qualifikationen und Verantwortungen 
ausräumen.

Definition und Grundsätze
Die genetische Beratung stützt sich auf drei 
grundlegende Säulen: 1) eine diagnostische 

Komponente, ohne die jede Beratung eine unsi-
chere Grundlage hat, 2) eine Risikoeinschät-
zung, die in manchen Situationen einfach und 
in anderen komplex sein kann, und 3) eine 
unterstützende Rolle, die sicherstellt, dass die 
Ratsuchenden von der Beratung und den ver-
schiedenen verfügbaren Behandlungs- und Prä-
ventionsmöglichkeiten profitieren können [2].

Genetische Beratung im engeren angel-
sächsischen Sinne ist ein Prozess, der einer 
Person hilft, die medizinischen, psychologi-
schen und familiären Implikationen von gene-
tischen Faktoren für eine Krankheit zu verste-
hen und sich darauf einzustellen [3].  Eine ge-
netische Beratung liefert genaue und aktuelle 
wissenschaftliche und medizinische Infor-
mationen, berücksichtigt dabei jedoch die 
persönliche medizinische Vorgeschichte, die 
Familiengeschichte und die individuelle psy-
chosoziale Dimension. Sie umfasst auch die 
Unterstützung von Patientinnen und Patien-
ten oder Ratsuchenden bei der Weitergabe 
von genetischen Informationen an andere 
Familienmitglieder (American Society of 
Human Genetics, 1975). 

Die genetische Beratung beruht auf mehre-
ren Grundprinzipien: die Qualität der bereitge-
stellten Informationen, die Achtung der Auto-
nomie des Einzelnen und die Nichtdirektivität. 
Sie vermittelt komplexes Wissen und Informa-
tionen in verständlicher Form, die an die ratsu-
chende Person angepasst und ihr nützlich ist. 
Sie erleichtert ihr oder ihm die sogenannte «in-
formierte Entscheidungsfindung», indem sie 
persönliche Überzeugungen, Werte, Fakten 
und Konsequenzen in der bestimmten Situa-
tion berücksichtigt. Nichtdirektivität garantiert 
den Respekt vor der Autonomie und den Wahl-
möglichkeiten des Einzelnen, was aber nicht 
bedeutet, dass man vage bleibt oder so viele 
Optionen präsentiert, dass die oder der Ratsu-
chende nicht mehr in der Lage ist, eine Ent-
scheidung zu treffen [2]. Auch die psychologi-
schen Aspekte von Patientinnen und Patienten 
oder Familien, die mit einer genetischen 
Erkrankung oder einem genetischen Risiko zu 
tun haben, müssen berücksichtigt werden [2].

Da eine genetische Erkrankung zu einem 
Wiederholungsrisiko für künftige Nachkom-
men führen kann, muss sie sich auch mit repro-
duktiven Optionen wie pränatalen Screening- 
und diagnostischen Untersuchungen sowie 
Präimplantationstests befassen. Da genetische 
Informationen auch eine Bedeutung für andere 
Familienangehörige haben können, muss sich 
eine genetische Beratung auch mit potenziellen 
weiteren familiären Risiken auseinandersetzen 
und auf Verwandte hinweisen, die von den 
Informationen profitieren könnten. Sie soll die 
Kommunikation in der Familie fördern, sodass 
anderen Familienmitgliedern eine genetische 

Beratung angeboten werden kann. Die Ent-
scheidung, ein potenzielles genetisches Risiko 
nicht zu kennen, das sogenannte Recht auf 
Nichtwissen, muss ebenfalls respektiert werden. 
Im Zusammenhang mit präsymptomatischen 
Tests folgt die genetische Beratung etablierten 
internationalen klinischen Leitlinien [4].

Eine «Genetische Beratung» im weiteren 
Sinne, wie sie in der Schweiz und in anderen 
deutschsprachigen Ländern etabliert ist, umfasst 
auch eine klinische Konsultation mit körperli-
cher Untersuchung, um Verdachtsdiagnosen 
anderer Fachärztinnen und Fachärzte weiter 
abzuklären oder Differenzialdiagnosen bei einer 
Patientin oder einem Patienten ohne bisherige 
Diagnose zu stellen. Auf Grundlage der kli-
nisch-genetischen Beurteilung und der klini-
schen Untersuchung kann die weitere geneti-
sche Teststrategie gewählt werden und gegebe-
nenfalls die geeignete genetische Laboruntersu-
chung verordnet, sowie die Kostenübernahme 
durch die Krankenversicherung geklärt werden. 
Ergebnisse der genetischen Laboruntersuchung 
müssen im Zusammenhang mit den klinischen 
Befunden und der Familiengeschichte der 
Patientin beziehungsweise des Patienten 
bezüglich ihrer Aussagekraft bewertet werden. 
Solche Phänotyp-Genotyp-Korrelationen und 
die Interpretation von genetischen Testergebnis-
sen/Varianten im individuellen klinischen Kon-
text der Patientinnen und Patienten sind wich-
tige fachärztliche Kompetenzen in der Genetik, 
die im Zeitalter der Hochdurchsatz-Genomik 
und anderer sogenannter Omics-Technolo-
gien immer anspruchsvoller und zugleich 
auch immer gefragter werden. Weitere Emp-
fehlungen für das klinische Management sowie 
die Bewertung des Risikos für Familienmitglie-
der und deren individuelle Bedürfnisse sind ein 
wichtiger Bestandteil der klinisch-genetischen 
Patienten- und Familienbetreuung. Das Ange-
bot, Familien mit Patientenvertretungsgruppen 
und -organisationen in Verbindung zu bringen 
und mit diesen zusammenzuarbeiten, ist eben-
falls Teil der Beratung.

Aktuelle und zukünftige Konzepte
Die einzige formale und eidgenössisch akkre-
ditierte Weiterbildung in der Schweiz, die alle 
oben genannten Kompetenzen für die geneti-
sche Beratung im weiteren Sinne abdeckt, ist 
derzeit die Weiterbildung zur Fachärztin und 
Facharzt für Medizinische Genetik/Spécialiste 

Im deutschsprachigen 
Raum wird der Begriff der 
genetischen Beratung in 
einem viel weiteren Sinne 
verwendet als in angelsäch-
sischen Ländern.

Die SGMG möchte Missver-
ständnisse über Inhalte, 
Qualifikationen und Ver-
antwortungen der geneti-
schen Beratung ausräumen.
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en génétique médicale. Fachärztinnen und 
Fachärzte für Medizinische Genetik leisten 
wichtige Beiträge zur interdisziplinären Mit-
beurteilung von Patientinnen und Patienten, 
sie arbeiten mit vielen Disziplinen in interdis-
ziplinären Konsultationen und Gremien 
zusammen, mit anderen Fachgesellschaften bei 
der Fortbildung von Ärztinnen und Ärzten für 
die spezifischen genetischen Fragestellungen 
dieser Disziplinen sowie bei der Aus- und Wei-
terbildung von nichtärztlichem Personal, der 
Lehre für Studenten und der Forschung.

Angesichts der steigenden Nachfrage nach 
genetischen Tests in der klinischen Routine hat 
die SGMG in einem aktuellen Positionspapier 
[1] Konzepte für die Ressourcenschaffung für 
eine breitere Implementierung der genomi-
schen Medizin erarbeitet. 

Dazu gehört die Implementierung von 
Fortbildungsangeboten für andere klinische 
Fachärztinnen und Fachärzte, um sie zu befä-
higen, genetische Beratungen im Rahmen von 
Gentests, zum Beispiel zum vererbbaren Brust-
krebsrisiko, durchzuführen, die neu von Ärz-
tinnen und Ärzten erbracht werden können, 
die einen entsprechenden strukturierten Fort-
bildungskurs der SAKK besucht haben und 
eine dokumentierte Kooperation mit einer 
Fachärztin oder einem Facharzt für Medizini-
sche Genetik haben [5]. Letzteres ist notwen-
dig, weil scheinbar einfache Routinefälle sehr 
komplex werden können und das vertiefte kli-
nisch-genetische Wissen eines Facharztes für 
Medizinische Genetik erfordern können.

Darüber hinaus sieht die SGMG Potenzial 
in der Förderung des Berufsbildes des «Genetic 
Counsellors». Genetic Counsellors sind in vie-
len Ländern etablierte, nichtärztliche Gesund-
heitsfachkräfte, welche die genetische Medizin 
in multidisziplinären Teams unter der Verant-
wortung einer Fachärztin beziehungsweise 
eines Facharztes für Medizinische Genetik 
unterstützen, wie zum Beispiel in Frankreich 
umgesetzt [6] und nun auch für Deutschland 
und Österreich diskutiert [7]. 

Genetic Counsellors, die auf Masterniveau 
ausgebildet sind und sowohl genetisches Wis-
sen als auch Beratungsfähigkeiten erwerben, 
können bei steigendem Bedarf nach geneti-
schen Beratungen Fachärzte für Medizinische 
Genetik unterstützen. Zum Beispiel können 
Familienmitglieder in einer Familie mit einer 

eindeutigen Diagnose und einer bekannten 
familiären Mutation eine genetische Bera-
tung in Anspruch nehmen, um ihr eigenes 
Risiko für die bekannte familiäre Störung zu 
kennen oder, je nach Erkrankung und Ver-
erbungsmodus, ihr Risiko für Trägerschaft zu 
verstehen. Genetic Counsellors können diese 
Familienmitglieder auch über das Wiederho-
lungsrisiko für eine künftige Schwangerschaft 
informieren und Möglichkeiten für pränatales 
Screening und Diagnostik sowie für geneti-
sche Präimplantationstests erörtern. Sie kön-
nen die Entscheidung für oder gegen weitere 
Tests erleichtern, die genetische Beratung vor 
und nach dem Test unterstützen und bei der 
Mitteilung der Ergebnisse, der persönlichen 
Unterstützung sowie der Koordinierung zwi-
schen den verschiedenen beteiligten Diszipli-
nen und Betreuungspersonen mitwirken. Da 
es Beratungssituationen gibt, die prima vista 
unkompliziert erscheinen, jedoch kurzfristig 
dann eine zusätzliche fachliche, klinisch-ge-
netische und diagnostische (Neu-)Bewer-
tung erfordern, muss die genetische Beratung 
durch Genetic Counsellors unter fachlicher 
Verantwortung eines Facharztes für Medizini-
sche Genetik erfolgen [8], um die medizi-
nisch-wissenschaftlichen Standards zu wah-
ren. Ansonsten kann es zu Fehleinschätzun-
gen kommen, die zum Beispiel das Wiederho-
lungsrisiko betreffen oder auch die 
Testindikation oder -auswahl, die zuvor durch 
einen nichtgenetischen Facharzt erfolgt sind.

Bislang gibt es in der Schweiz keine Ausbil-
dung zum Genetic Counsellor, keine Standards 
für Weiter- und Fortbildung, und der Beruf ist, 
mit Ausnahme des Kantons Waadt, nicht for-
mell anerkannt. Frankreich, Italien und Öster-
reich bieten jedoch inzwischen einen Master-
studiengang in genetischer Beratung an, der 
vom European Board of Medical Genetics 
(EBMG) [9] anerkannt ist. Darüber hinaus hat 
das EBMG im Jahr 2014 ein europäisches 

Registrierungsverfahren für Genetic Counsel-
lors eingeführt [10]. In der Romandie sind 
bereits einige Genetic Counsellors tätig, die 
zumeist in Frankreich ausgebildet wurden und 
unter der Verantwortung von Fachärzten für 
Medizinische Genetik stehen. Die GUMEK hat 
vor kurzem eine Studie zur Perspektive der 
formellen Einführung des Berufsbildes in 
der Schweiz durchgeführt [11].  Diese Arbeit 

bezieht sich jedoch spezifisch nur auf die gene-
tische Beratung im Zusammenhang mit gene-
tischen Tests und bewertet daher nicht den 
gesamten Bedarf an genetischer Beratung im 
weiteren Sinne wie oben beschrieben. Genetic 
Counsellors können jedoch die oben genann-
ten ärztlichen Kompetenzen von Fachärzten 
für Medizinische Genetik für die verschiede-
nen Anwendungen der genetischen Beratung 
nicht ausfüllen oder ersetzen, sodass parallel 
zur Etablierung dieses Berufsbildes auch die 
Kapazitäten für die Weiterbildung zum Fach-
arzt Medizinische Genetik ausgebaut werden 
müssen. Genetische Untersuchungen sind in 
der Schweiz im «Gesetz für genetische Unter-
suchungen am Menschen / Loi fédérale sur 
l’analyse génétique humaine» (GUMG/LAGH) 
[12] geregelt und legen die Anforderungen an 
die genetische Beratung vor und nach dem Test 
fest. 

Wie in anderen Ländern bereits vorbildlich 
praktiziert, können Genetic Counsellors unter 
fachärztlicher Delegation beitragen, dass die 
Verfügbarkeit von genetischen Beratungen für 
Ratsuchende, Patienten und Familien verbes-
sert wird. Die SGMG hat daher mit der FMH 
bereits eine Zusammenarbeit zur Implementie-
rung aufgenommen. Die SGMG setzt sich für 
die Sicherstellung hoher Standards in der kli-
nisch-genetischen Patientenversorgung ein.
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Die SGMG hat Konzepte für 
die Ressourcenschaffung für 
eine breitere Implementie-
rung der genomischen 
Medizin erarbeitet.

Die SGMG setzt sich für die 
Sicherstellung hoher Stan-
dards in der klinisch-geneti-
schen Patientenversorgung 
ein.
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