Zielsteuerung-Gesundheit
Bund - Lander - Sozialversicherung

Qualitatsstandard
,Humangenetische
Beratung und Diagnostik“

Version 1

Zur Vorlage an die BGK am 02.12.2015



Impressum

Fachliche Begleitung/Expertise durch die Projektgruppe Humangenetik

Vertreterinnen/Vertretern des Bundesministeriums fiir Gesundheit, der Lander und der Sozialversicherung sowie
unter Einbeziehung der Fachgesellschaft fir medizinische Genetik

Beiziehung von Vertreterinnen/Vertretern der medizinischen Fachgesellschaften Kinderheilkunde, Gyndkologie,

Neurologie, Interne Medizin

Fachliche Unterstiitzung von der Gesundheit Osterreich GmbH

Herausgeber, Medieninhaber und Hersteller:

Bundesministerium flir Gesundheit
Geschaftsfiihrung der Bundesgesundheitsagentur
Radetzkystrafe 2, 1030 Wien

Fiir den Inhalt verantwortlich:

Bundesministerium fir Gesundheit
vertreten durch zustandige Sektionsleitung [(BMG)

Erscheinungsdatum:

November 2015



Inhalt

Inhalt IlI
Abbildungen und TabelleNn ... ... et e e e e e e e e e e e eea e as \Y
ADKUIZUNGSVEIZEICHNIS. ..t e e et e e e e e e e e era e e e ena e e ennnaaaas v
1 1] =11 (U TV PP PR TRP 1
2 1Y 1= g o T P PP 2
3 Rahmenvorgaben und Ist-Stand der humangenetischen Versorgung..........cccccoveeeiiieneennnnn. 4
3.1 Relevante Ausziige aus dem Gentechnikgesetz.......c..oviiiiuniiiieiiiiiiiieiae e 4
3.2 Gentechnikbuch und Bericht an den Nationalrat.........c.coeiiiiiii e 6
3.3 (18 =Y 1 =T o T 7
4 Anwendung des QualitatsStandards ........cu.iiiiiiiiiiie i 9
4.1 Adressatinnen/Adressaten und Anwendungsbereiche............ccoiiiiiiiiiiiciiiiineennnnn. 9
4.2 In diesem Qualitdatsstandard nicht inkludierten Bereiche ........cccceuviuiiiiiiiiiiiiiiiinnnnns 9
5 Ziele der humangenetischen VersorguNg......coccuuiieeeuiieeiia e eeee e eee e e eea e e eee e e e ena s 10
6 Standards in der humangenetischen Versorgung .........coccuuuoieiiuiiieinie e ee e e 11
6.1 Zielgruppe der humangenetischen Versorgung.........cccuueeeeeeuuieeieinieeeeinaeeeeeeeas 11
6.2 Leistungsspektrum in der medizinischen Genetik (orientiert an der derzeitigen
Gruppierung der Positionen des HVSVT) ..o 11
6.3 Versorgung durch Zentren fiir Medizinische Genetik (ZMG) mit vernetzten
) U Lo Lo T £ o PR UE PP 11
6.4 Qualitatskriterien eines Zentrums fiir Medizinische Genetik (ZMQG) .........ceuuvee.... 12
6.5 Dezentrale VersSOrgUING .........oiiciuuiieeii e e et e e e et e e e et e e e eee e e e een e eeeena e aeeenaaaaes 12
6.6 Qualitatskriterien fiir die Befunderstellung ........ccouueeiiiiiiiiiiiiic e, 12
7 Gultigkeitsdauer und AKTUAlISIEIUNG .....covuuniiiiiii e e 17
LT = D PPN 18

Inhalt



Abbildungen und Tabellen

Tabelle

Tabelle 6.1: Anforderungen fiir eine facharztliche, standardisierte und qualititsgesicherte
medizinisch—-genetische Beratung..........ccouuiiiiiiii i e 15

Abklirzungsverzeichnis

AAO Arzteausbildungsordnung

AG Arbeitsgruppe

AKH Allgemeines Krankenhaus der Stadt Wien

DNA deoxyribonucleic acid / Desoxyribonukleinsdure
BIQG Bundesinstitut fiir Qualitat im Gesundheitswesen
BGBI Bundesgesetzblatt

BMG Bundesministerium fiir Gesundheit

BQLL Bundesqualitdtsleitlinie/n

BQRL Bundesqualitdtsrichtlinie/n

BRCA Breast cancer gene/ Brustkrebsgen

FA/FA Facharzt/Facharztin/Facharzte/Facharztinnen
GOG Gesundheit Osterreich GmbH

GQG Gesundheitsqualitdtsgesetz

GT Gentechnik

GTG Gentechnikgesetz 2015

GTK Gentechnikkommission

HKH Hanusch-Krankenhaus

HVSVT Hauptverband der 6sterreichischen Sozialversicherungstrager
KAKuG Krankenanstalten- und Kuranstaltengesetz

ONK Onkologie

Qs Qualitatsstandard

0sG Osterreichischer Strukturplan Gesundheit

PG Projektgruppe

WAGG Wissenschaftlicher Ausschuss fiir Genanalyse und Gentherapie am Menschen
ZMG Zentrum fiir medizinische Genetik

IV © GOG/BIQG 2015, Qualitidtsstandard Humangenetische Beratung und Diagnostik, Version 1.1



1 Einleitung

Qualitatsstandards

Gemal Definition im Gesundheitsqualitatsgesetz (GQG)! sind Qualitatsstandards ,beschreibbare
RegelmaRigkeiten bzw. Vorgaben hinsichtlich Ausstattung, Verfahren oder Verhalten* im
Erbringen von Gesundheitsleistungen. Qualitatsstandards werden entwickelt, um eine bundes-
weit einheitliche, strukturierte Patientenversorgung im o6sterreichischen Gesundheitssystem zu
erreichen. Grundlage fiir das Erarbeiten von Qualitdatsstandards ist die ,Methode zur Erstellung
von Qualitdtsstandards gemalR Gesundheitsqualitdtsgesetz™2.

Folgende libergeordneten Ziele sind gemal GQG in der Entwicklung von Qualitdtsstandards zu
berticksichtigen:

»  Erhohen der Patientensicherheit

»  Erhohen der Patientenzufriedenheit

»  Optimieren der Patientenversorgung

»  Darstellen der Versorgungsebenen

»  Prozess- und Ergebnisqualitdt standardisieren, optimieren und transparent darstellen

»  Reduktion der Variabilitdat im Erbring von Gesundheitsdienstleistungen

»  Effizienz und Effektivitat sicherstellen

» Integratives Darstellen der Rollen und Verantwortlichkeiten aller involvierten Akteure

»  Erhohen der Sicherheit und der Zufriedenheit der Mitarbeiter/innen im Gesundheitswesen
beim Erbringen von Gesundheitsdienstleistungen

Qualitdtsstandard Humangenetische Beratung und Diagnostik

Der vorliegende Qualitdtsstandard soll Qualitats-Aspekte (Sichern von Struktur- und Prozess-
qualitat, inkl. aller erforderlichen Angebote in Bezug auf die humangenetische Beratung und
Diagnostik) darstellen und eine Grundlage fir Planungs- und Finanzierungsaspekte (Anzahl und
regionale Verteilung geeigneter Standorte mit entsprechendem Leistungsspektrum) bieten. Somit
soll der Qualitatsstandard auch als Grundlage fir eine Versorgungs-Leitlinie gemaR GQG zur
Feststellung einer Pradisposition fiir eine Krankheit (pradiktive Genetik) dienen. Eine Kurzfas-
sung soll in den OSG 2015 integriert werden. Sowohl Standards der Struktur- als auch der
Prozessqualitat werden dargestellt und fiir passende humangenetische Indikationen als Rahmen
herangezogen.

1

Gesundheitsqualitatsgesetz: Bundesgesetz zur Qualitat von Gesundheitsleistungen (Gesundheitsqualititsgesetz - GQG), BGBI | Nr 179/2004, in
der geltenden Fassung.

2
http://www.bmg.gv.at/home/Schwerpunkte/Gesundheitssystem_Qualitaetssicherung/Qualitaetsstandards/Bundesqualitaetsstandards_nach_dem
_Gesundheitsqualitaetsgesetz bzw.
http://www.bmg.gv.at/cms/home/attachments/5/6/8/CH1063/CMS1311066146831/20130408_methode_erstellung_qgs_website.pdf
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2 Methodik

Der Qualitdtsstandard ,Humangenetische Beratung und Diagnostik* wurde im Auftrag der
Bundesgesundheitsagentur (BGA) entsprechend der ,Methode zur Erstellung von Qualitdtsstan-
dard gemiR Gesundheitsqualititsgesetz® (GOG 2013) erstellt.

Auftragsinhalt gem. BGA ist die Entwicklung einer flichendeckenden und qualitdtsgesicherten
Versorgungsstruktur in Osterreich betreffend Diagnostik, medizinisch-genetische Beratung und
addquate psychologische Betreuung von Personen mit erblich bedingtem erhéhtem Krankheitsri-
siko. Dabei waren die vorhandenen Vorarbeiten zu beriicksichtigen. Weiters sollen Planungsas-
pekte (beschrdankte Anzahl an geeigneten Standorten mit entsprechendem Leistungsspektrum)
mit Qualitatsaspekten (Sicherung von Struktur- und Prozessqualitat, inkl. aller erforderlichen
Angebote in Bezug auf die humangenetische Diagnostik und die erforderlichen komplementaren
Leistungsangebote) verbunden werden. Parallel zur Entwicklung des Qualitdtsstandards hat sich
die Projektgruppe mit der Erstellung eines Mengengerists fir die zu erwartenden Leistungen
sowie eines Finanzierungsmodells befasst.

Die Arbeiten wurden durch eine gemeinsame Projektgruppe, bestehend aus jeweils zwei
Vertreterinnen/Vertretern der Linder, der SV und des Bundes - die bei Bedarf je eine Exper-
tin/einen Experten beiziehen konnten - und aus Vertreterinnen/Vertretern der GOG durchge-
fuhrt. Zustandig war die Fachgruppe Planung unter Beiziehung der Fachgruppe Qualitat.

In einem ersten Schritt wurde verfligbare Literatur, Vorarbeiten sowie die geltenden rechtlichen
Grundlagen gesichtet und eine Rohversion des Qualitdtsstandards erarbeitet. In insgesamt acht
Sitzungen der Projektgruppe zwischen Janner bis Juli 2015 wurde ein Konzept erstellt. Die
Projektgruppe wurde dabei durch Experten der Fachgesellschaft fir Medizinische Genetik
unterstutzt.

Die Arbeiten der Projektgruppe betreffend die Erstellung eines Mengengeriistes fiir die zu
erwartenden Leistungen und Vorschldge fiir die Finanzierung und Organisation der Humangene-
tischen Beratung und Diagnostik bei Verdacht auf genetisch bedingten erblichen Brust- oder
Eierstockkrebs (BRCA 1 und BRCA 2- Mutation) sind nicht Inhalt dieses Qualitatsstandards.

Nach Begutachtung des Erst-Konzeptes ,Qualitatsstandard Humangenetische Beratung und
Diagnostik durch einen externen Experten (Prof. André Reis, Universitat Erlangen) und Einarbei-
tung seiner Anregungen wurde das Konzept am 6.10.2015 in einer - um Expertinnen/Experten
aus den Bereichen Innere Medizin, Gyndkologie, Neurologie und Kinderheilkunde sowie
Vertreterinnen der Patientenanwaltschaft und der &sterreichischen Arztekammer - erweiterten
Projektgruppe vorgestellt.

Die Anregungen der Expertinnen und Experten wurden in den Qualitatsstandard eingearbeitet.

Diese Version des Qualitatsstandards wurde anschlieBRend innerhalb der erweiterten Projekt-
gruppe einer Konsultation unterzogen, die Rickmeldungen in einer Stellungnahmetabelle
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festgehalten. Die abschlieRenden Arbeiten wurden am 12.11.2015 neuerlich in der Projektgrup-
pe diskutiert.

Der Qualitatsstandard soll am 18.11.2015 der Arbeitsgruppe Gesundheitssystem zur Abnahme
vorgelegt und im Anschluss veroffentlicht werden.
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3 Rahmenvorgaben und Ist-Stand der human-
genetischen Versorgung

3.1 Relevante Ausziige aus dem Gentechnikgesetz

Die relevanten Gesetzestext-Passagen bilden den Rahmen fiir den vorliegenden Qualitdtsstan-
dard.

Definition Genetische Analysen (§ 4 Z 23 GTG)

,Genetische Analyse: Laboranalyse, die zu Aussagen liber konkrete Eigenschaften hinsichtlich
Anzahl, Struktur oder Sequenz von Chromosomen, Genen oder DNA - Abschnitten oder von
Produkten der DNA und deren konkrete chemische Modifikationen fiihrt, und die damit nach
dem Stand von Wissenschaft und Technik Aussagen uber einen Ubertrigerstatus, ein Krank-
heitsrisiko, eine vorliegende Krankheit oder einen Krankheits- oder Therapieverlauf an einem
Menschen ermdglicht.”

Genetische Analysen am Menschen zu medizinischen Zwecken und Unterscheidung zwischen
bestehenden Erkrankungen und Pradispositionen (§ 65 Abs. 1 GTGC)

Genetische Analysen am Menschen zu medizinischen Zwecken diirfen nur nach dem Stand von
Wissenschaft und Technik durchgefiihrt werden. Es werden im Gesetz vier Typen von Untersu-
chungen unterschieden:

,1yp 1 dient der Feststellung einer bestehenden Erkrankung, der Vorbereitung einer Therapie
oder Kontrolle eines Therapieverlaufs und basiert auf Aussagen lber konkrete somatische
Veranderung von Anzahl, Struktur, Sequenz oder deren konkrete chemische Modifikationen von
Chromosomen, Genen oder DNA-Abschnitten.

Typ 2 dient der Feststellung einer bestehenden Erkrankung, welche auf einer Keimbahnmutation
beruht.

Typ 3 dient der Feststellung einer Pradisposition fiir eine Krankheit, insbesondere der Veranla-
gung fir eine moglicherweise zukinftig ausbrechende genetisch bedingte Erkrankung oder
Feststellung eines Ubertrigerstatus, fiir welche nach dem Stand von Wissenschaft und Technik
Prophylaxe oder Therapie moglich sind.

Typ 4 dient der Feststellung einer Pradisposition fiir eine Krankheit, insbesondere der Veranla-
gung fir eine moglicherweise zukiinftig ausbrechende genetisch bedingte Erkrankung oder
Feststellung eines Ubertrigerstatus, fiir welche nach dem Stand von Wissenschaft und Technik
keine Prophylaxe oder Therapie moglich sind.”

4 © GOG/BIQG 2015, Qualitidtsstandard Humangenetische Beratung und Diagnostik, Version 1.1



Bestimmungen zur Durchfilhrung von genetischen Analysen am Menschen zu medizinischen
Zwecken (§ 68 GTG)

Das GTG besagt, dass Typ 3- und Typ 4-Untersuchungen (Feststellung von Pradispositionen) nur
unter folgenden Bedingungen durchgefiihrt werden diirfen:

»  Nach Veranlassung durch definierte Arzte/Arztinnen (ein in medizinischer Genetik ausgebil-
dete/r Facharztin/Facharzt oder ein/e fiir das Indikationsgebiet zustidndige/r behandelnde/r
oder diagnosestellende/r Facharztin/Facharzt).

»  Nach Zulassung der Einrichtung (des Labors) durch die Bundesministerin / den Bundesmi-
nister fir Gesundheit.

Die Zulassung erfolgt unter bestimmten Kriterien gem. § 68 Abs. 3 GTG - unter anderem
betreffend die personelle und sachliche Ausstattung sowie Datenschutz-rechtlicher Vorausset-
zungen.

Bestimmungen zur Einwilligung und Beratung bei genetischen Analysen (§ 69 Abs. 1 GTG)

In § 69 des GTG werden ,Einwilligung und Beratung* fiir alle Typ 2-, 3- oder 4-Untersuchungen
einschlieRlich der genetischen Analyse im Rahmen einer prdnatalen Untersuchung geregelt.
Voraussetzungen sind:

»  Schriftliche Bestdtigung der zu untersuchenden Person (auf Basis einer Aufklarung zu Wesen,
Tragweite und Aussagekraft durch eine/n in medizinischer Genetik ausgebildete/n Facharz-
tin/Facharzt oder eine/n fiir das Indikationsgebiet zustandige/n Facharztin/Facharzt)

»  Eine ausfiihrliche Beratung durch die/den diese genetische Analyse veranlassende/n in
medizinischer Genetik ausgebildete/n Facharztin/Facharzt bzw. die/den fiir das Indikations-
gebiet zustandige/n Fachdrztin/Facharzt hat stattgefunden.

»  Eine umfassende Beratung nach der Untersuchung, die auch das Anbieten einer weiterfith-
renden (psychosozialen) Betreuung miteinschlieRt.

»  Beratungen diirfen nicht direktiv erfolgen und sind mit einem individuellen Beratungsbrief an
den Ratsuchenden abzuschlieRen, in dem die wesentlichen Inhalte in allgemein verstandli-
cher Weise zusammengefasst sind.

»  Recht des Ratsuchenden, jederzeit mitteilen zu kdnnen, dass er das Ergebnis nicht erfahren
mochte.

Weitere einschldagige Regelungsbereiche im GTG
Folgende Regelungsbereiche sind fiir die Qualitdt der humangenetischen Versorgung ebenso von
Relevanz:

» § 71 GTG gibt Datenschutzbestimmungen fiir jene, die genetische Untersuchungen
durchfiihren sowie veranlassen, vor.

» § 71a GTG reglementiert die Dokumentation der Untersuchungsergebnisse.
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»  § 88 GTG: definiert Aufgaben und Zusammensetzung des wissenschaftlichen Ausschusses
fur Genanalyse und Gentherapie am Menschen, dem die Begutachtung von Antrdagen zur
Durchfiihrung genetischer Analysen des Typs 3 und 4 obliegt.

»  § 99 GTG: Gentechnikbuch (siehe nachfolgendes Kapitel)

3.2 Gentechnikbuch und Bericht an den Nationalrat

§ 99 GTG regelt die Herausgabe des Gentechnikbuches, sowie die Erstellung von Berichten tber
die Anwendungen der Gentechnik durch die Gentechnikkommission (GTK).

Das Gentechnikbuch dokumentiert unter anderem den Stand von Wissenschaft und Technik fir
genetische Analysen am Menschen und bietet in seiner Eigenschaft als objektiviertes Sachver-
standigengutachten die Méglichkeit, mit hoher Flexibilitdit auf den sich mitunter rasch andern-
den Stand von Wissenschaft und Technik reagieren zu kénnen. . Die Herausgabe des Gentech-
nikbuches obliegt der Bundesministerin fir Gesundheit. Die Gentechnikkommission hat in
dreijahrigen Abstdnden einen Bericht an den Nationalrat zu verfassen, der unter anderem
beobachtete Entwicklungen bei in Osterreich durchgefiihrten genetischen Analysen am Men-
schen zu enthalten hat. In Kapitel 2 des Gentechnikbuchs werden 6 Leitlinien fiir die genetische
Beratung definiert:

1. Umfassende Informationsbasis fiir Entscheidungen der Ratsuchenden

2. Die Beratung umfasst eine konkrete Fragestellungs- und Zieldefinition, die Eigen- und
Familienanamnese, die Bewertung von Befunden, Information zur fraglichen Erkrankung, die
Information zu vorbeugenden/therapeutischen Moglichkeiten, Info zur genetischen Untersu-
chung (Wesen, Tragweite, die Aussagekraft und mogliche Fehlerquellen) sowie Information
Uber die mogliche Bedeutung fiir die Lebens- und Familienplanung.

3. Die Beratung umfasst weiters:
»  Die sachbezogene umfassende Erérterung aller Untersuchungsergebnisse und me-

dizinischen Tatsachen und die Erérterung moéglicher medizinischer, sozialer und
psychischer Konsequenzen (nicht direktiv)

»  Bei erwartbaren gravierenden physischen, psychischen und sozialen Auswirkungen
ist auf personlichen Wunsch des/der Ratsuchenden oder auf Vorschlag des/der Be-
raters/Beraterin ein/e Psychotherapeut/in in die Beratung unmittelbar mit einzu-
beziehen. Gegebenenfalls ist auf die ZweckmaRigkeit einer psychotherapeutischen
Beratung - bei sozialen Auswirkungen auch auf die ZweckmaRigkeit der Beratung
durch eine/n Sozialarbeiter/in - schriftlich hinzuweisen. Ebenso kann auf andere
Beratungseinrichtungen und/oder Selbsthilfegruppen hingewiesen werden

4. Recht auf Wissen sowie Nicht-Wissen; ein verstandlicher Brief zur Dokumentation des
Beratungsgesprichs; Schweigepflichten; Information tiber Kommunikationen (Arzt/Arztin -
Therapeut/in)

5. Nachweise zu Qualifikationen:

6 © GOG/BIQG 2015, Qualitidtsstandard Humangenetische Beratung und Diagnostik, Version 1.1



» Qualifikation auf dem Gebiet der Medizinischen Genetik (FA/FA fiir Medizinische
Genetik)

» Fachspezifische Beratung bei genetischen Erkrankungen erfolgt durch FA/FA des
betreffenden Sonderfaches. In besonderen Fillen ist die Zusammenarbeit beider
Sonderfacher erwiinscht.

» RegelmdRige Teilnahme an einschldgigen Fortbildungsveranstaltungen gem. Be-
rufsgesetz, die auch den Nachweis von Fahigkeiten in der nicht direktiven Beratung
einschlielt;

6. Fir die ergdnzende psychotherapeutische Beratung sind nach dem Psychotherapiegesetz
zugelassene Psychotherapeuten/Psychotherapeutinnen mit einer entsprechenden zusatzli-
chen Qualifikation auf dem Gebiet der Medizinischen Genetik heranzuziehen.

In Kapitel 4 des Gentechnikbuchs sind Checklisten angefiihrt, die ,alle Facetten der in Osterreich
durchgefihrten und zulassungspflichtigen genetischen Analysen abdecken [sollen] und der
Behorde, aber auch den Anbietern die Moglichkeit geben, die QualitatssicherungsmalfRnahmen zu
Uberpriifen und gegebenenfalls zu verbessern, sodass eine einwandfreie Durchfiihrung
genetischer Analysen im Sinne des Patienten gegeben ist.”

3.3 Quellen

Wesentliche Quellen des vorliegenden Qualitdtsstandards sind:

»  betreffend genetische Analysen am Menschen zu medizinischen Zwecken:
»  Gentechnikgesetz (GTG), BGBI Nr. 510/1994 i.d.F. BGBL I NR. 92/2015 Gentech-
nikbuch (www.gentechnik.gv.at

»  Expertengutachten - Beratung bei genetischen Analysen, (Bundesministerium fiir Gesundheit
2013)
»  Deutsche Richtlinie zur genetischen Beratung Quelle: (Gendiagnostik Komission 2011)

Kapitel 3 / Rahmenvorgaben und Ist-Stands-Analyse Humangenetische Versorgung 7






4 Anwendung des Qualitatsstandards

4.1 Adressatinnen/Adressaten und Anwendungsbereiche

Die Adressatinnen und Adressaten des Qualitatsstandards sind:

»  Alle Berufsgruppen, die in den Versorgungsbereichen tadtig sind und im Qualitdtsstandard
angesprochenen werden;

»  Erbringer von Gesundheitsdienstleistungen;
»  QOrganisatorinnen und Organisatoren von regionalen Versorgungsaktivitdten;

»  zukulnftige Klientinnen/Klienten, Patientinnen und Patienten, ihre Angehorigen und
Betreuungspersonen sowie Verwandte

»  Kostentrdger und
» die interessierte Offentlichkeit.

Zu den Anwendungsbereichen zahlt der humangenetische, zytogenetische, biochemische und

molekulargenetische Versorgungsbereich gem. Arzteausbildungsordnung (AAO 2015), auRer
den folgenden angefiihrten exkludierten Bereichen.

4.2 In diesem Qualitatsstandard nicht inkludierten Bereiche

Folgende Bereiche unterliegen nicht der Anwendung des Qualitdtsstandards. Dafiir sind allenfalls
noch geeignete Standards zu entwickeln:

»  Pradiktive und nicht pradiktive Diagnostik, Beratung und Aufkldarung bei fachspezifischen
Fragestellungen beziiglich Metaboliten und Enzymverdnderungen (z.B. im Rahmen des Neu-
geborenenscreenings)

»  Diagnostik und Beratung bei Polymorphismen (haufige genetische Varianten, die in mehr als
1% der Bevolkerung vorkommen) mit klar definierter funktioneller Bedeutung bei der Aus-
pragung multifaktorieller Erkrankungen

»  Diagnostik und Beratung bei Genveranderungen in Tumoren bzw. bei malignen Erkrankun-
gen (z.B. im Rahmen medikamentdser Therapieoptionen, wo weiterer Abstimmungsbedarf in
anderer Konstellation besteht)

»  Pharmakogenetik

»  Therapie von genetischen Erkrankungen

Kapitel 4 / Anwendung des Qualitatsstandards 9



5 Ziele der humangenetischen Versorgung

Die gesetzlich definierten Ziele der humangenetischen Versorgung sind im Gentechnikgesetz
angefiihrt. Hauptziel ist es, die Durchfiihrung der genetischen Analysen nach dem Stand von
Wissenschaft und Technik zu gewdhrleisten, korrekte Ergebnisse sicherzustellen sowie Indikati-
onen, Inhalte und Konsequenzen einer genetischen Analyse umfassend und verstandlich mit den
betroffenen Personen zu besprechen. Dies beinhaltet die kompetente genetische Bratung unter
Beriicksichtigung der Familienanamnese gegebenenfalls vor und nach einer genetischen
Labordiagnostik. Der Qualitatsstandard betont folgende - mit dem Gentechnikgesetz konform
gehende - Ziele in der humangenetischen Versorgung:

Sicherstellen der Einhaltung bestehender gesetzlicher Regelungen

Flachendeckender Zugang und Vernetzung der Zentren fiir Medizinische Genetik
Sicherstellen einer Beratung durch FA/FA fiir Medizinische Genetik (genetische Beratung)
und durch Facharzte des betroffen Sonderfaches (fachspezifische Beratung) fiir alle Betroffe-
nen, die im Zuge von genetischen Untersuchungen mit moéglichen medizinischen, psychi-
schen und sozialen Konsequenzen konfrontiert sein konnen. Einbeziehung der Familienan-
amnese zur Identifikation von erblichen Krankheitsrisiken und zur Planung einer effizienten
genetischen Labordiagnostik

Qualitatsgesicherte Durchfiihrung und Interpretation der genetischen Labordiagnostik
Interdisziplinare Zusammenarbeit bei komplexen Verdachtsféllen, Symptomen und Frage-
stellungen (z.B. Erkrankungen mehrere Facher betreffend)

Interdisziplindres Setting

Vernetzung national/international/multidisziplinar

Optimierte Ressourcenverteilung gemalR des Prinzips der Notwendigkeit und Angemessen-
heit

] O © GOG/BIQG 2015, Qualititsstandard Humangenetische Beratung und Diagnostik, Version 1.1



6 Standards in der humangenetischen
Versorgung

Die genetische Beratung und Diagnostik muss durch FA/FA fiur Med. Genetik durchgefiihrt
werden.

Die fachspezifische Beratung und Versorgung bei genetischen Erkrankungen muss durch
Fachirztinnen und Fachirzte des jeweiligen Sonderfaches durchgefithrt werden (gem. AAO
2015).

Genetische Untersuchungen miissen in akkreditierten Labors mit entsprechender Qualitatssiche-
rungen gem. GTG und nach internationalen Richtlinien durchgefiihrt werden und von einem FA
/FA fiir Medizinische Genetik befundet werden.

6.1 Zielgruppe der humangenetischen Versorgung

Person, bei denen selbst oder bei einem bzw. mehreren nahen Angehdérigen eine genetisch oder
epigenetisch bedingte oder mit bedingte Krankheit, Fehlbildung, Entwicklungsstérung oder
andere Gesundheitsstérung vorliegt oder differenzialdiagnostisch in Betracht zu ziehen ist, oder
wenn eine erhohte Wahrscheinlichkeit fiir das Auftreten einer solchen Krankheit bestehen
koénnte.

6.2 Leistungsspektrum in der medizinischen Genetik
(orientiert an der derzeitigen Gruppierung der Positionen
des HVSVT)

»  Genetische Beratungen

»  Zytogenetische Untersuchungen (Karyogramme etc.)
»  Molekulargenetische Untersuchungen

»  Molekularzytogenetische Untersuchungen

6.3 Versorgung durch Zentren fiir Medizinische Genetik
(ZMG) mit vernetzten Standorten

»  Flachendeckender Zugang zur umfassenden humangenetischen Versorgung
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»  Genetische Sprechstunde: auf Zuweisung von Fachdrzten/-arztinnen; Arzt-/Beratungsbrief
muss erstellt
»  Konsil3 im Krankenhaus: Konsiliarbefund (verpflichtend) / interdisziplindre Beratung

6.4 Qualitatskriterien eines Zentrums fiir Medizinische
Genetik (ZMQ)

»  Angebot umfasst das Spektrum der genetischen Diagnostik und Beratung
»  Leitung durch eine/n FA/FA fiir Medizinische Genetik
»  Zusdtzlich mindestens ein/e weitere/r FA/FA fiir Medizinische Genetik
»  Zulassung zur Ausbildung zum FA / zur FA fiir Medizinische Genetik
»  Vorhandensein eines akkreditierten medizinisch-genetischen Labors
»  Zulassung gemaR Gentechnikgesetz
»  Diagnostik und Befundung durch FA/FA fiir medizinische Genetik (gemiR AAO
2015)

»  Forschung (gelistete Publikationen) und Lehre

» Interdisziplindre Ausrichtung und Vernetzung

»  Vernetzung und Austausch der 6sterreichischen Zentren fiir Medizinische Genetik unter-
einander

»  Priorisierungsregel fiir Wartelisten vorhanden

6.5 Dezentrale Versorgung

Voraussetzungen fiir die dezentrale Versorgung:

»  Anbindung an Zentren fiir Medizinische Genetik

»  Genetische Sprechstunde durch FA/FA fir medizinische Genetik: auf Zuweisung von
Facharzten/-arztinnen; Arzt-/Beratungsbrief muss erstellt werden

»  Konsil im Krankenhaus: Konsiliarbefund (verpflichtend) / interdisziplindre Beratung

»  Interdisziplinares multiprofessionelles Netzwerk

»  Fachspezifische Beratung bei genetischen Erkrankungen durch FA/FA des entsprechenden
Sonderfaches; Arzt-/Beratungsbrief muss erstellt werden.

6.6 Qualitatskriterien fiir die Befunderstellung

»  GemaR Gentechnikgesetz

3

Konsil oder Konsilium: eine patientenbezogene, angeforderte Beratung eines Facharztes / einer Facharztin durch einen
anderen Facharzt / eine andere Fachéarztin
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»  Dokumentationsverordnung und Aufkldrungsverpflichtung gemiR Arztegesetz

»  Interpretation der Befunde nach internationalen wissenschaftlichen Standards

»  Verweise auf Informationsquellen sind in Befunden zu dokumentieren; (z. B.: Referenz zu
Mutationsdatenbanken)

»  Konformitdt mit aktuellen internationalen Leitlinien
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Tabelle 6.1:

Anforderungen fiir eine facharztliche, standardisierte und qualitdatsgesicherte medizinisch-genetische Beratung. Diese Tabelle betrifft NICHT die fachspezifische
Beratung bei genetischen Erkrankungen

Anwendungsbereich

» Beratungsgesprich durch den FA /FA fiir Medizinische Genetik

Zielgruppe

» Gesunde Personen mit Verdacht auf genetische Veranderungen

» Personen mit bekannten genetischen Verdanderungen zur Vorhersage des Risikos fiir das Auftreten einer/mehrerer genetischen Erkrankung(en) bzw.
zur
Einschatzung des Risikos genetischer Erkrankungen der Nachkommenschaft

» Angehorige von Personen mit genetischen Veranderungen / genetisch bedingten Erkrankungen

» Erkrankte/Symptomtrdger/innen mit Verdacht auf genetische Verdnderungen

Leitprinzipien

» Setzt bei den Bedurfnissen und Anliegen der ratsuchenden Person an

» Ist nicht direktiv - bleibt ergebnisoffen

» Ist allgemein verstandlich

» Achtet und schiitzt die Wiirde des Menschen 4

» Bezieht den allgemein anerkannten Stand der Wissenschaft und Technik ein

Bereiche

» diagnostisch
»  pradiktiv
» pra/postnatal

Zweck/Inhalte

Beratungsgesprach vor genetischer Untersuchung
» Prazisieren der Erwartungen an die genetische Untersuchung (Motivation, Umfang, Ziel, mégliche spétere Konsequenzen)
» Hilfestellung in der Entscheidungsfindung fiir oder gegen die genetische Untersuchung (,informierte Entscheidung®)
» Klarstellung beziiglich Wissen - Nichtwissen fiir eine selbstbestimmte Entscheidung
» Angemessene Bedenkzeit bis zum Untersuchungszeitpunkt
Beratungsgesprach nach genetischer Untersuchung
» Verstdndliche Mitteilung des Untersuchungsergebnisses
» unter Berlcksichtigung der vorab vereinbarten Bedingungen/Patientenpraferenzen
» in enger Kooperation mit entsprechenden Fachdrzten/-arztinnen
» auf Basis eines individuellen Risikokonzeptes 5
» Erldutern der Relevanz fiir das weitere Leben
» Unterstitzung bei selbstbestimmten Entscheidungen
» Information bzgl. Angebote zur weiteren Betreuung

4 Unter Wahrung individueller Werthaltungen und religiosen Einstellungen sowie unter Beachtung und Respektierung der psychosoziale Situation der ratsuchenden Person

5 Erlauterung der Erkrankungsrisiken in Relation zu Risiken von exogenen Faktoren
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Setting ‘

»

»

Zentren fir Medizinische Genetik, angebundene Standorte (Entsendung von Experten/Expertinnen in dezentrale Standorte), Sekundarversorgung
Konsultationsformen: Genetische Sprechstunde, gegebenenfalls Konsil

Qualifikation/ Zusténdigkeit|

»

Facharzt/-arztin fiir Medizinische Genetik,

16

Quellen: RL Humangenetische Diagnostik und genetische Beratung, Basiswissen Humangenetik, Studie: Beratung bei genetischen Analysen, GTG
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7 Gultigkeitsdauer und Aktualisierung

Gultigkeit

Die Giiltigkeitsdauer des vorliegenden Qualitdtsstandards ,Humangenetische Versorgung” ist auf
maximal funf Jahre ab dem Tag der Veréffentlichung durch das Bundesministerium fiir Gesund-
heit beschrankt.

Aktualisierung
Spdtestens vor Beginn des letzten Jahres der Giiltigkeit des vorliegenden Qualitdtsstandards ist

vom Bundesministerium fir Gesundheit die Entscheidung zu treffen, ob eine Aktualisierung
erforderlich ist oder ob die Gultigkeit ohne Aktualisierung auf weitere drei Jahre verlangert wird.
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