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3 Zusammenfassung

Die GenBIn2-Studie untersucht die Nutzung und Inanspruchnahme der genetischen Beratung in
Deutschland und besteht aus zwei Studienarmen: (i) Der empirischen Dokumentation der genetischen
Beratungspraxis in Deutschland in 2016/2017 und deren Vergleich mit den in 2013 im Rahmen der
GenBIn1-Studie erhobenen ,baseline” Daten zur genetischen Beratungspraxis in 2011, d.h. vor der
Umsetzung der Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) zur genetischen Beratung. Damit
verbunden ist eine Erhebung von Daten zu den Strukturmerkmalen der teilnehmenden genetischen
Beratungseinrichtungen in  2016. (ii) Einer Machbarkeitsstudie zu den empirischen
Erfassungsmoglichkeiten der Umsetzung der fachgebundenen genetischen Beratung durch
entsprechend qualifizierte Arztinnen und Arzte in der arztlichen Versorgung.

An der GenBIn2-Erhebung zur humangenetischen Beratungspraxis in 2016/2017 nahmen insgesamt 34
Beratungseinrichtungen teil. 85% der GenBInl-Einrichtungen sind in der GenBIn2-Studie vertreten.
Insgesamt werden 3165 genetische Beratungsfalle in der GenBIn2-Studie dokumentiert. Addiert mit
den Daten der GenBInl-Studie befinden sich nun 5256 genetische Beratungsfdlle in der GenBIn-
Datenbank. Der Vergleich der genetischen Beratungspraxis 2016/2017 mit der von 2011 zeigt: Die
Wartezeiten sind 2016/2017 gestiegen, der zeitliche Beratungsaufwand hat sich erhoht ebenso der
Anteil von Beratungen mit notwendigem Dolmetschereinsatz. Die Anteile der Zuweiser zur
genetischen Beratung haben sich gedndert, insbesondere in den Einrichtungen in der Niederlassung.
Hier sind die Anteile der Zuweisungen durch Facharztinnen und Facharzte fur Frauenheilkunde und
Geburtshilfe 2016/2017 um 20% gefallen, die Uberweisungen durch andere Fachirztinnen und
Fachdrzte sowie die Selbstiiberweisungen haben sich mehr als verdoppelt. Die Primaranldsse zur
genetischen Beratung sind in den universitaren/ALK Einrichtungen 2016/2017 gleichbleibend, in den
Einrichtungen in der Niederlassung haben sich die Anteile der vorgeburtlichen Beratungen erheblich
verringert. Insgesamt zu beobachten ist die zunehmende Konzentration auf Beratungen zur Abklarung
eines erhohten genetischen Risikos auBerhalb einer bestehenden Schwangerschaft, im Rahmen einer
diagnostischen genetischen Untersuchung und im Rahmen einer pradiktiven genetischen
Untersuchung eines/r nicht manifest erkrankten Ratsuchenden. Der Anteil der Beratungen, die zur
Indikation einer humangenetischen Untersuchung fihren, ist 2016/2017 gestiegen.

Die Umsetzung der fachgebundenen genetischen Beratung durch entsprechend qualifizierte Arztinnen
und Arzte ist empirisch weitgehend unerschlossen. Daher wurde eine Machbarkeitsstudie als
explorative Vorstudie methodisch konzipiert. Studiendesign und Datengenerierung erfolgten
schrittweise und wurden interdisziplindr von fachwissenschaftlichen Experten unterstiitzt. Zunachst
wurden die Realisierungsmoglichkeiten einer empirischen Untersuchung zur Umsetzung der
fachgebundenen genetischen Beratung im Alltag der medizinischen Versorgung (berprift. Danach
wurde ein Fragenkatalog zur Umsetzung der genetischen Beratung entworfen und mittels einer
vertraulichen Befragung von Facharztinnen und Facharzten fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe
pilotiert. Als Ergebnis liefert die Machbarkeitsstudie einen umfangreichen explorativen Datensatz und
beschreibt mogliche Analyseansatze (SWOT) anhand derer sich ein Studiendesign zur Untersuchung
der Umsetzung der fachgebundenen genetischen Beratung in der arztlichen Praxis entwickeln lasst.
Die Vorstudie liefert belastbare Daten fiir die Wahl einer bestmdglichen Studienpopulation
(Fachéarztinnen und Facharzte fur Frauenheilkunde und Geburtshilfe).



4 Einleitung

Die GenBIn2-Studie besteht aus zwei Studienarmen: (i) der GenBIn2-Erhebung und (ii) der
Uberpriifung der Durchfiihrbarkeit einer empirischen Untersuchung (Machbarkeitsstudie) zur
Umsetzung der fachgebundenen genetischen Beratung in der medizinischen Versorgung.

4.1 Die GenBIn2-Erhebung

In 2013 wurden mit der GenBIn1-Studie, der Vorlduferstudie von GenBIn2, erstmals in Deutschland
empirische Daten zur Inanspruchnahme und zur Beratungspraxis der genetischen
Beratungseinrichtungen erhoben. Diese Daten dienen als ,,baseline” fiir ein systematisches Monitoring
der Entwicklung der Beratungspraxis nach dem Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes (GenDG) und
der Umsetzung der Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) lber die Anforderungen an die
Qualifikation zur und Inhalte der genetischen Beratung gemaR § 23 Abs. 2 Nr. 2a und § 23 Abs. 2 Nr. 3
GenDG. Fir die Beschreibung des Status quo ante (vor dem Inkrafttreten der Richtlinie der GEKO zur
genetischen Beratung) lieferten 13 universitire Beratungseinrichtungen, 1 Akademisches
Lehrkrankenhaus (ALK) und 13 Beratungseinrichtungen in der Niederlassung Daten zur
Inanspruchnahme der genetischen Beratung in 2011. Insgesamt konnten fiir 2011 2091 Beratungsfalle
dokumentiert und in die GenBIn-Datenbank aufgenommen werden. Mit der GenBIn2-Studie wird nun,
fiir 2016/2017, die Beschreibung und Uberpriifung der Entwicklung der genetischen Beratungspraxis
seit Inkrafttreten des GenDG und der Umsetzung der GEKO-Richtlinie zur genetischen Beratung
ermoglicht. Mit Hilfe des Vergleichs der Daten der GenBIn2-Studie zur genetischen Beratung mit den
vorliegenden ,baseline” Daten kann eine, auf Daten gestiitzte, Bewertung der Entwicklung der
Inanspruchnahme von genetischen Beratungsleistungen seit der Umsetzung der Richtlinie
vorgenommen werden.

Zusammen mit der Dokumentation der Inanspruchnahme der genetischen Beratung in Deutschland
2016/17 erfolgte eine erneute standardisierte Befragung der Leiterinnen und Leiter und der
Direktorinnen und Direktoren der humangenetischen Einrichtungen, die an der GenBInl-Studie
teilgenommen hatten. Erfragt wurden die Strukturmerkmale der teilnehmenden Einrichtungen in
2016.

4.2 Die Machbarkeitsstudie

Parallel zur Dokumentation der Struktur und Inanspruchnahme der genetischen Beratung in
Deutschland 2016/17 erfolgte im Rahmen einer Machbarkeitsstudie, auch als Vorstudie oder
,Feasibility-Study” bezeichnet, eine Uberpriifung der Durchfilhrbarkeit einer empirischen
Untersuchung zur Umsetzung der fachgebundenen genetischen Beratung in der medizinischen
Versorgung.

Nach dem GenDG diirfen Arztinnen und Arzte anderer arztlicher Fachgebiete (andere als Fachérztin
oder Facharzt fiir Humangenetik oder Arztin oder Arzt mit der Zusatzbezeichnung Medizinische
Genetik) ab dem 1. Februar 2012 eine genetische Beratung nur noch durchfiihren, wenn sie tber die
in der Richtlinie der GEKO geforderte Qualifikation verfligen.

Bis Mitte 2016 konnte die Qualifikation zur fachgebundenen genetischen Beratung von bestimmten
Facharztgruppen im Rahmen einer 5 Jahre giiltigen Ubergangsregelung in Form einer Wissenskontrolle
nachgewiesen werden. Fachdrztinnen und Facharzte missen bei bestandener Wissenskontrolle nicht
die in der GEKO-Richtlinie  geforderten 72  Fortbildungseinheiten  entsprechende
QualifikationsmaRnahme absolvieren. Die Arztekammern der Linder wurden beauftragt, die
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Qualifizierung unter Beachtung der Vorgaben der GEKO-Richtlinie durchzufiihren und haben hierzu
Regelungen verfasst.

Es ist nicht bekannt, wie viele Arztinnen und Arzte und welche Facharztgruppen bis Mitte 2016 die
Qualifikation zur fachgebundenen genetischen Beratung in Deutschland erlangt bzw. nachgewiesen
haben. Dies bedeutet, dass GroRe und Merkmale (z.B. Fachgebiete) der Grundgesamtheit derjenigen,
die die Qualifikation erworben haben, schwer einschatzbar sind und daher fiir eine reprasentative
Stichprobenziehung und Befragung kaum identifizierbar und erreichbar sind.

Ziel der GenBIn2-Machbarkeitsstudie ist, die Durchflihrbarkeit einer empirischen Untersuchung zur
Umsetzung der fachgebundenen Beratung im Alltag der medizinischen Versorgung zu bewerten. Zur
Umsetzung gibt es bisher keine belastbaren wissenschaftlichen empirischen Daten. Die zurzeit
bestehende Datenlage ist eher als anekdotisch zu bezeichnen.

5 Erhebungs- und Auswertungsmethodik

5.1 Die GenBIn2-Erhebung

Die Daten zur genetischen Beratung wurden mittels einer elektronischen Falldokumentation erhoben.
In den GenBIn2-Dokumentationsbogen wurden die fiir die GenBInl-Studie entwickelten Fragen
eingearbeitet. Diese umfassen: die Praxisart der teilnehmenden Einrichtung; den Versicherungsstatus
der Ratsuchenden; den Zuweisungsweg zur Beratung; den Anmeldetermin zur Beratung; den initialen
Beratungstermin; den Priméaranlass der Beratung; die Anzahl der Beratungssitzungen; die Qualifikation
des Beraters; die Dauer des direkten Patientenkontaktes; die Dauer der Hintergrundarbeit; das Datum
des Abschlussberichtes; Beratungen, die zur Indikation einer Laborleistung fiihrten; Beratungen mit
Dolmetschereinsatz. Verkirzte Postleitzahlen der Beratungsstellen und der Ratsuchenden wurden fir
die Dauer der Feldarbeit gefihrt.

Zusatzlich wurden einzelne Fragen zur genetischen Beratung in dem GenBIn2-Fragebogen
differenzierter gestellt, als in der retrospektiven Dokumentation der Falle in 2011 mdglich war. Dies
umfasst sowohl die Beratungsanlasse als auch den Umfang der thematisierten Beratungsaspekte.
Zusatzlich in den Dokumentationsbogen aufgenommen wurden Beratungsanldsse, die die
Weiterentwicklung des Angebotes genetischer Testverfahren beriicksichtigen, wie z.B. die genetische
Beratung nach Durchfiihrung von DTC (Direct-to-Consumer) genetischen Untersuchungsverfahren,
Beratung vor und nach der Untersuchung fetaler DNA Sequenzen aus mutterlichem Blut (NIPT; Non-
Invasive Prenatal Testing) und Beratung nach pharmakogenetischer Testung.

Der GenBIn2-Erhebungsbogen gliedert sich insgesamt in folgende sieben Schwerpunkte:

Praxistyp der Beratungseinrichtung

Angaben zu den Ratsuchenden

Zuweiser zur genetischen Beratung
Beratungsmerkmale und Zeitaufwand

Welche Beratungsaspekte wurden thematisiert?

Die Beratung fuhrte zu (anschlieRende MaRnahmen)

Nou ks wnNR

Die Beratung wurde ausgefihrt von (Qualifikation der Beraterin/ des Beraters)



5.1.2 Datenschutz

Die Datenerhebung der genetischen Beratungsfille erfolgte gemdl § 3 Abs. 6 BDSG
(Bundesdatenschutzgesetz) anonymisiert. Die Erhebung der Studiendaten erfolgte derart, dass die
Einzelangaben Uber personliche oder sachliche Verhiltnisse nicht mehr oder nur mit einem
unverhaltnismaRig grolen Aufwand an Zeit, Kosten und Arbeitskraft einer bestimmten oder
bestimmbaren natiirlichen Person zugeordnet werden kdnnen.

5.1.3 Rekrutierung der genetischen Beratungseinrichtungen

Die genetischen Beratungseinrichtungen, die bereits an der GenBIn1-Studie teilgenommen hatten,
wurden gebeten, auch an der GenBIn2-Studie teilzunehmen. Ebenfalls wurden die Einrichtungen, die
urspriinglich ihre Teilnahme an der GenBIn1-Studie zugesagt hatten, aber aufgrund der zeitlichen
Belastung nicht teilnehmen konnten, gebeten, an der GenBIn2-Studie teilzunehmen.

Zur Kontrolle des Bestands an genetischen Beratungsstellen und zur Identifizierung eventuell in 2016
nicht mehr bestehender Beratungsstellen wurden die in 2016 in Deutschland bestehenden
Beratungsstellen neu erfasst. Zwei Einrichtungen, die an der GenBIn1-Studie teilgenommen hatten,
bestanden in 2016 nicht mehr. Dafir wurden vergleichbare Einrichtungen am selben Ort rekrutiert und
um Teilnahme gebeten. Aufgrund der potentiellen nachtraglichen Zuriicknahme der Einwilligung zur
Teilnahme wahrend der laufenden Feldarbeit wurden zusatzlich Beratungseinrichtungen vor Beginn
der Feldarbeit aus der Liste der bestehenden Beratungseinrichtungen in 2016 gezogen und um
Teilnahme gebeten. Insgesamt wurden 38 Einrichtungen um eine Teilnahme an der GenBIn2-Studie
gebeten. Dieses Rekrutierungsvorgehen fihrte dazu, dass sich die Zahl der teilnehmenden
Beratungseinrichtungen und somit auch die Zahl der in der GenBIn2-Studie dokumentierten
Beratungsfalle im Vergleich zu GenBInl erhdhte.

5.2 Datenerhebung zu den Strukturmerkmalen der teilnehmenden

Beratungseinrichtungen

Die Datenerhebung basiert auf dem bereits in der GenBInl-Studie verwendeten Fragebogen zur
Erhebung der Strukturmerkmale. Dieser Fragebogen enthidlt folgende Variablen: die PLZ der
Einrichtung; sozio-demographische Angaben und berufliche Qualifikations- und Tatigkeitsmerkmale
der Leiterinnen und Leiter; Praxisart; GemeindegrofRe des Ortes der Einrichtung; Beschaftigte in der
Einrichtung in Vollzeitdquivalenten; Anzahl der beschaftigten Fachéarztinnen und Fachadrzte fir
Humangenetik; Anzahl der beschaftigten Fachhumangenetikerinnen und Fachhumangenetiker; Anzahl
sonstiger beschiftigter Arztinnen und Arzte und deren Qualifikation; Anzahl der Arztinnen und Arzte
mit unmittelbarem Patientenkontakt; Anzahl der Fachhumangenetikerinnen und Fachhumangenetiker
mit unmittelbarem Patientenkontakt; Anzahl der Beratungen pro Quartal in 2011; Dokumentationsart
beratungsrelevanter Unterlagen; Schwerpunktausrichtung und Offentlichkeitsarbeit der Einrichtung.

Der Erhebungsbogen wurde Gberarbeitet und erganzt durch zusatzliche Fragen zu:

a. Der Bewertung der Auswirkungen der Beschliisse des Bewertungsausschusses der
Kassenarztlichen Vereinigung zum Einheitlichen BewertungsmaRstab hier: Anderungen im
Kapitel 11 Humangenetik zum 1. Oktober 2013 und zum 1. Oktober 2015 auf die
Beratungspraxis.t

Ihttp://www.kbv.de/media/sp/EBM_2015_10_01_BA_347 BeeG_EBM_Neubewertung_humangenetische_Ber
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b. Der Bewertung, ob - und wenn ja in wie weit - sich bisher die Umsetzung der Richtlinie der
GEKO zur genetischen Beratung auf die teilnehmende Einrichtung (z.B. Zu- oder Abnahme
von Uberweisungen zur genetischen Beratung, Umfang der erbrachten Leistungen)
ausgewirkt hat.

5.3 Die Einbeziehung fachwissenschaftlicher Experten zur Erstellung der

Datenerhebungsinstrumente

Zur Weiterentwicklung/Ergdnzung der bereits bestehenden Erhebungsinstrumente der GenBInl-
Studie (Beratungsfalldokumentation und Dokumentation der Strukturmerkmale) wurden
fachwissenschaftliche Experten herangezogen. Diese Experten wurden aus dem Beratergremium fir
die GenBInl-Studie rekrutiert und waren mehrheitlich bereits an der Entwicklung der in GenBIn1-
Studie verwendeten Erhebungsinstrumente beteiligt.

5.4 Die GenBIn2-Machbarkeitsstudie

Da dieser Untersuchungsbereich weitgehend unerschlossen ist, ist die GenBIn2-Machbarkeitsstudie
von ihrem methodischen Ansatz her eine explorative Studie, eine Vorstudie. Die Datengenerierung
innerhalb der Vorstudie erfolgte schrittweise und Experten-geleitet. Zunachst wurden
Datengrundlagen gesichtet und fiir die Studie aufbereitet. Danach fand die Entwicklung moglicher
zentraler Fragestellungen zur Untersuchung der Umsetzung der fachgebunden genetischen Beratung
statt. Die Moglichkeiten methodischer Verfahren zur Evaluation der Fragen und deren
Bearbeitungsmoglichkeiten im Rahmen einer Vorstudie wurden gemeinsam mit den beratenden
Experten bewertet. Inhaltlich konzentriert sich die GenBIn2-Vorstudie auf den Rahmen, der durch die
Richtlinie der GEKO zur genetischen Beratung fiir die Erbringung der fachgebundenen genetischen
Beratung gesetzt wurde, auf die Handhabung der Beratungsanforderung im Praxisalltag der
medizinischen Versorgung und auf die Auswirkungen auf Leistungserbringer.

Das gestufte Vorgehen umfasste folgende Schritte:

Zunidchst wurden mit der Studienleitung und den die GenBIn2-Studie beratenden
fachwissenschaftlichen Experten die Realisierungsmaoglichkeiten einer empirischen Untersuchung zur
Umsetzung der fachgebundenen genetischen Beratung im Alltag der medizinischen Versorgung
Uberprift. Hierbei wurden insbesondere die Erreichbarkeit einer Studienpopulation, die vorhandene
Datenlage zum Erwerb der Qualifikation der fachgebundenen genetischen Beratung, bereits
bestehende Erkenntnisse, mogliche Fragestellungen, technischer Aufwand und mogliche Hindernisse
gepruft.

Basierend auf dem Ergebnis dieser Prifung wurde ein Fragenkatalog zur Machbarkeit einer
empirischen Erhebung und zu moglichen relevanten Frageinhalten entwickelt.

Dieser Fragekatalog diente als Leitfaden fiir eine Konsultation mit ausgewahlten Schliisselpersonen.
Schlisselpersonen  werden  hier  verstanden als  Personen, die aufgrund ihrer
beruflichen/fachwissenschaftlichen Expertise und Kompetenzen, ihrer Stellung in Berufsverbanden
und Mitgliedschaften in Kommissionen besonderen Zugang und Informationen zur Gestaltung der
Qualifikation der fachgebundenen genetischen Beratung und deren Umsetzung in der arztlichen Praxis

atungsleistungen_Beurteilungsleistungen.pdf; http://www.kvhessen.de/fuer-unsere-mitglieder/abrechnung-
und-honorar/alles-fuer-ihre-abrechnung/ebm-aenderungen-und-beschluesse-01102015/



http://www.kvhessen.de/fuer-unsere-mitglieder/abrechnung-und-honorar/alles-fuer-ihre-abrechnung/ebm-aenderungen-und-beschluesse-01102015/
http://www.kvhessen.de/fuer-unsere-mitglieder/abrechnung-und-honorar/alles-fuer-ihre-abrechnung/ebm-aenderungen-und-beschluesse-01102015/

haben. Die Rekrutierung und die Erstellung des Protokolls der Rekrutierung (Auswahlkriterien) der zu
befragenden Schlisselpersonen erfolgten mit Unterstiitzung der fachwissenschaftlichen Experten.

Auf einem Workshop wurden gemeinsam mit den fachwissenschaftlichen Experten und den
Schlisselpersonen der Katalog moglicher inhaltlicher Schwerpunkte und Fragestellungen und die
technischen Durchfiihrungsmoéglichkeiten beraten. Anhand des Ergebnisprotokolls der Beratungen
wurde anschliefend ein auf den empfohlenen Frageinhalten basierender Fragebogen entworfen und
mittels einer Befragung von Facharztinnen und Facharzten fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe.

Der Fragebogen enthielt offene und geschlossenen Fragen zu: demographischen Merkmalen,
Tatigkeitsmerkmalen und Qualifikationen, zum Erwerb der Qualifikation zur fachgebunden
genetischen Beratung, zum Management der Behandlungsfille, die nach Inkrafttreten der Richtlinie
der GEKO zur genetischen Beratung eine genetische Beratung erfordern, einschliefllich der
Handhabung der genetischen Beratung und zu Verdnderungen im Management von
Behandlungsfallen. Weiter enthalten waren Fragen zur Erbringung der fachgebunden genetischen
Beratung. Diese Fragen bezogen den eigenen Beratungsumfang und den Umfang der Uberweisungen
zur genetischen Beratung ein sowie spezifische Anldsse (Szenarien), bei denen eine fachgebundene
genetische Beratung erbracht oder bei denen eine humangenetische Beratung veranlasst wird. Ferner
enthielt der Fragebogen Fragen zur Dokumentation der Beratung und zum Mehraufwand durch das
Erfordernis der genetischen Beratung. AbschlieRend wurden Fragen gestellt zur Bewertung der
Realisierung der Leitideen der GEKO-Richtlinie zur genetischen Beratung durch die fachgebundene
genetische Beratung, zur Bewertung der (fachgebundenen) genetischen Beratungskompetenz, zur
Rechtsicherheit durch die GEKO-Richtlinie zur genetischen Beratung und zur Akzeptanz der GEKO
Richtlinie.

Der Fragebogen wurde so gestaltet, dass er eine einfache SWOT-Analyse zur Handhabung der
Erfordernisse des GenDG und der Richtlinie der GEKO zur genetischen Beratung erlaubt.

Die Rekrutierung der Teilnehmer/innen an der Vorstudie erfolgte opportunistisch mit Unterstiitzung
der beratenden Experten und Schllisselpersonen im gesamten Bundesgebiet. Den Hauptanteil bilden
Teilnehmer/innen von vier amedes Fortbildungsveranstaltungen in Nord-, Ost-, Sud- und
Westdeutschland.

AnschlieBend wurden auf einem zweiten Workshop, unter Hinzuziehung der Ergebnisse der Pilotierung
und der vorldufigen Ergebnisse der GenBIn2-Studie, gemeinsam Empfehlungen zur empirischen
Evaluation der Umsetzung der fachgebundenen genetischen Beratung in der medizinischen
Versorgung erarbeitet.

5.5 Datenauswertung

Die elektronisch erhobenen anonymisierten Datensdtze der Beratungsfille wurden von den
teilnehmenden Einrichtungen auf einen, nur fiir die GenBIn2-Untersuchung eingesetzten, Server
hochgeladen. Danach wurden die Datensdtze in eine SPSS-Datenbank eingegeben, die ,off-line”
verwaltet wurde. Die Auswertung der GenBIn2-Datensatze erfolgte mittels SPSS 25. Die GenBIn2-

Erhebung erfolgte gemall den Datenschutzbestimmungen des Robert Koch-Institutes.



6 Durchfiihrung, Arbeits- und Zeitplan
Der Arbeits- und Zeitplan des Projektes wurde von Beginn an in Meilensteine untergliedert. Der
Zeitplan konnte in Bezug auf die meisten Meilensteine eingehalten werden.

Verzogerungen in Bezug auf die Anzahl der abgeschlossenen Falle pro Quartal und Einrichtung
entstanden, da bei einigen teilnehmenden Beratungseinrichtungen eine substanzielle Anzahl von
Beratungsfallen nicht, wie geplant, innerhalb eines Abrechnungsquartals abgeschlossen werden
konnte, sondern liber mehrere Quartale, beginnend vom Datum der ersten Beratungssitzung bis hin
zum Datum des Abschlussberichtes der Beratung andauerten. Infolgedessen verlangerte sich der
Erhebungszeitraum und verzogerte sich sowohl die abschlieRende Datenauswertung als auch die
Abfassung des Schlussberichtes. Die Verzégerungen erforderten eine kostenneutrale Verlangerung des
Projekts um drei Monate.

Aufgrund einer sich verzogernden Vertragsgestaltung mit einer teilnehmenden Beratungseinrichtung
ging ein vollstandiger Satz von 100 Erhebungsbogen erst in der letzten Januarwoche 2018 ein. Damit
wurde die Erhebung im Januar 2018 endgliltig abgeschlossen. Eine Institution, die trotz fortlaufender
Zusage bis dahin (Ende Januar 2018) keinen Erhebungsbogen abgeben hatte, wurde ausgeschlossen.

Zum 31.1.2018 waren 3165 Beratungsfalle in der Datei dokumentiert. Insgesamt enthalt die Datei Falle
von 34 Beratungseinrichtungen. Damit sind von den urspriinglich 36 Beratungseinrichtungen, an die
Erhebungsbogen gegangen sind, 34 (94%) Einrichtungen in der Studie verblieben. Nicht alle
Einrichtungen sahen sich in der Lage, komplett 100 Erhebungsbogen abzugeben. Daflir waren
unterschiedliche Griinde maRgebend: weniger als 100 Beratungsfalle im Quartal in der Einrichtung;
Engpésse bei vorhandenem Personal/Ausfall von Personal fiir die Dokumentation der Beratungsfille.

Der Rahmen der Machbarkeitsstudie wurde kostenneutral erweitert. Die Evaluation der Daten zum
Umfang des Qualifikationserwerbs der fachgebundenen genetischen Beratung ergab, dass mit hoher
Plausibilitdt die Mehrheit der in Deutschland praktizierenden Fachéarztinnen und Facharzte fir
Frauenheilkunde und Geburtshilfe in 2017 bereits die Qualifikation zur fachgebundenen genetischen
Beratung, vorzugsweise bei den LAK, erworben hatten. Die Anzahl der Teilnehmerinnen und
Teilnehmer an den Kursen der Akademie fir Humangenetik (72 Stunden Kurs) war demgegentiber
ausgesprochen gering und aufgrund der Dauer des Kurses wahrscheinlich hochselektiv. Es wurde
deshalb beschlossen, die Rekrutierung der Teilnehmerinnen und Teilnehmer an der Vorstudie nicht
auf die Akademie Humangenetik zu beschrdnken, sondern die Rekrutierung zu erweitern. Zusatzlich
wurden Teilnehmerinnen und Teilnehmer aus vier amedes Fortbildungskursen in Nord-, Siid-, West-
und Ostdeutschland rekrutiert sowie Perinatalmedizinerinnen und Prdnatalmediziner Uber die
beratenden Schlisselpersonen (siehe oben).

7 Ergebnisse

7.1 Ergebnisse der GenBIn2-Erhebung zur Inanspruchnahme und zur
Beratungspraxis der genetischen Beratungseinrichtungen

7.1.1 Teilnehmende Beratungseinrichtungen
An der GenBIn2-Erhebung zur humangenetischen Beratungspraxis in 2016/2017 nahmen insgesamt 34
Beratungseinrichtungen teil. Davon stammen 13 Beratungseinrichtungen aus Niederlassungen. 19
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Beratungsstellen sind universitare Einrichtungen und 2 sind Beratungseinrichtungen an Akademischen
Lehrkrankenhausern (ALK).

11 (85%) der 13 Einrichtungen in der Niederlassung hatten bereits an der GenBInl-Erhebung
teilgenommen. Die zwei anderen Einrichtungen wurden zwischenzeitlich geschlossen. Daflir wurden
zwei neue Beratungseinrichtungen in der Niederlassung aufgenommen. Von diesen neu
hinzugekommenen Einrichtungen befindet sich eine Einrichtung an demselben Ort wie eine der
geschlossenen Einrichtungen aus der GenBInl-Erhebung. Damit haben insgesamt 12 der 13
Einrichtungen aus der Niederlassung, die an der GenBIn2-Erhebung teilnahmen, denselben
regionalen/ortlichen Einzugsbereich wie die GenBIn1-Einrichtungen in der Niederlassung. Von den 19
universitaren Beratungseinrichtungen, die an der GenBIn2-Studie teilgenommen haben, haben 11 von
ehemals 13 (85%) auch an der GenBIn1-Studie teilgenommen. Zwei haben nicht mehr teilgenommen.

Neu hinzugekommen sind 7 universitare Einrichtungen und eine Einrichtung an einem ALK. Die zweite
Beratungseinrichtung eines ALK in der GenBIn2-Studie hatte bereits an der GenBInl-Studie
teilgenommen. Insgesamt sind von den 27 Einrichtungen, die an der GenBIn1-Erhebung teilgenommen
haben, 23 Einrichtungen (85%) in der GenBIn2-Studie vertreten.

Insgesamt um Teilnahme an der GenBIn2-Erhebung gebeten wurden 38 Einrichtungen: 14
Einrichtungen aus der Niederlassung, 22 universitdre Einrichtungen und zwei ALK. Davon haben
insgesamt 34 Einrichtungen (89.5%) an GenBIn2 teilgenommen.

7.1.2 Erhobene genetische Beratungsfille

Insgesamt wurden 3165 Beratungsfille in der GenBIn2-Studie erhoben. Wie schon bei der GenBIn1-
Studie — aber in weitaus geringerem Umfang — hat in der GenBIn2-Erhebung nicht jede
Beratungseinrichtung den maximalen Umfang von 100 Beratungsfallen Gbermittelt. Insgesamt wurden
von 34 Einrichtungen mit 3165 Beratungsfallen 93% der maximal erreichbaren Gesamtzahl von 3400
Fillen Ubermittelt. Als Hauptgrund fiir die geringere Ubermittlung wurden personelle Engpésse
genannt. Im Vergleich dazu wurden in GenBInl von 27 Einrichtungen 2091 Beratungsfdlle (77 % der
maximal erreichbaren Gesamtzahl) Gbermittelt.

Besondere Anerkennung verdient das gezeigte Engagement der teilnehmenden Einrichtungen, fir die
GenBIn2-Studie Daten zu liefern und den dafiir notwendigen zeitlichen Einsatz zu leisten. Einsatz und
Engagement sind ein Indikator dafiir, dass ein nicht unerhebliches Interesse daran besteht, dass diese
Daten zur Verfligung stehen.

Durch die weitere Hinzunahme von universitiren/ALK Beratungseinrichtungen in die GenBIn2-
Erhebung hat sich der Anteil der genetischen Beratungsfille, die an einer Universitat/einem
Akademischen Lehrkrankenhaus beraten wurden, in der GenBIn2-Studie nochmals im Vergleich zur
GenBIn1-Studie erhoht. In der GenBIn2-Datenbank stammen 2054 Beratungsfalle (65%) der insgesamt
3165 erhobenen Falle aus universitaren/ALK Einrichtungen. In GenBIn1l sind es 1268 Falle (61%) von
insgesamt 2091 Fallen.

Insgesamt befinden sich mit Abschluss der GenBIn2-Studie in der GenBIn-Datenbank 5256 genetische
Beratungsfalle.

Die in GenBInl (2011) und in GenBIn2 (2016/2017) erhobenen Daten sind fir ein Monitoring der
Entwicklung der Beratungspraxis nach dem Inkrafttreten des GenDG und der Umsetzung der Richtlinie
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der GEKO zur genetischen Beratung gedacht. Die Beurteilung der Entwicklung der Beratungspraxis
sollte aber auch in Kenntnis der Entwicklung des jahrlichen Umfangs der genetischen Beratungen seit
der Umsetzung der Richtlinie der GEKO zur genetischen Beratung erfolgen. Dazu gehort
selbstverstandlich auch die Kenntnis der Entwicklung vor 2011.

Zu Beginn der GenBIn2-Studie lagen allerdings nur Daten zur Anzahl der genetischen Beratungen aus
den Jahren 1996 bis 2004 vor. Diese dokumentierten fir diesen Zeitraum konstant jahrlich rund 47000
genetische Beratungen, die von der gesetzlichen Krankenversicherung vergiitet wurden.? Die Daten
zeigen eine Stagnation der Inanspruchnahme der genetischen Beratung in einem Zeitraum, in dem die
Zahl der diagnostischen genetischen Untersuchungen erheblich anstieg.

Da aktuellere Daten zu der Entwicklung der genetischen Beratungszahlen fehlten, wurde auf Initiative
der beratenden fachwissenschaftlichen Experten hin eine neue Datenerhebung begleitend zur
GenBIn2-Studie durchgefiihrt. Die Daten dieser Erhebung, die auRerhalb des Forderrahmens der
GenBIn2-Studie liegt, werden bei der Diskussion der Ergebnisse beriicksichtigt (Kapitel 8 unten).

7.1.3 Die wichtigsten Ergebnisse der GenBIn2-Erhebung im Vergleich zur Inanspruchnahme der
genetischen Beratung in 2011 im Uberblick:

Die Wartezeiten sind 2016/2017 gestiegen

Die Wartezeiten zwischen der Anmeldung zur Beratung und dem Tag der ersten Beratung haben sich
in 2016/2017 erhoht. Der Median der Wartezeit ist um 6 Tage gestiegen. Die Zeit zwischen dem Datum
der ersten Beratungssitzung und dem Datum des Abschlussberichtes hat sich ebenfalls deutlich
verlangert.

Der Beratungsaufwand hat sich 2016/2017 erhéht

Die Anzahl der Beratungssitzungen pro Beratungsfall ist in den Einrichtungen in der Niederlassung
deutlich gestiegen. Die Dauer des Patientenkontaktes hat sich insgesamt in den
Beratungseinrichtungen erhoht. Dies trifft fiir universitdre Einrichtungen und flr Einrichtungen in der
Niederlassung zu. Die Dauer der Hintergrundarbeit pro Beratungsfall hat sich in den Einrichtungen
insgesamt erhoht, insbesondere aber in den Einrichtungen in der Niederlassung.

Obwohl mit einem vergleichsweise geringen Anteil insgesamt vertreten, hat sich der Anteil von
Beratungen mit notwendigem Dolmetschereinsatz deutlich erhoht.

Die Anteile der Zuweiser zur genetischen Beratung haben sich 2016/2017 gedindert

Dies trifft besonders auf die Beratungseinrichtungen in der Niederlassung zu. Hier sind die relativen
Anteile der Zuweisungen durch Fachdrztinnen und Facharzte fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe um
20 Prozentpunkte gefallen. Der Anteil der Uberweisungen durch andere Fachérztinnen und Fachérzte
und der Anteil von Selbstiberweisungen haben sich in diesen Einrichtungen mehr als verdoppelt.

2 Pabst B, Schmidtke J: Inanspruchnahme humangenetischer Leistungen in Deutschland. In: Schmidtke, Jérg; et
al. (Hrsg.): Gendiagnostik in Deutschland. Status quo und Problemerkundung. Supplement zum
Gentechnologiebericht. Limburg, 2007; Schmidtke J, Pabst B, Nippert I: DNA-based Genetic Testing is Rising
Steeply in a National Health Care System with Open Access to Services: A Survey of Genetic Test Use in Germany,
1996-2002. Genet Testing 9, 80-84 (2005)
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Die Priméranlasse zur genetischen Beratung sind in den universitéiren/ALK Einrichtungen
2016/2017 gleichbleibend, in den Einrichtungen in der Niederlassung haben dagegen erhebliche
Veréinderungen stattgefunden

In den Beratungseinrichtungen in der Niederlassung haben sich die Anteile der Primaranldsse der
Beratungen, die die Gruppe Abklarung eines erhéhten genetischen Risikos, diagnostische genetische
Untersuchung und pradiktive genetische Untersuchung eines/r nicht manifest erkrankten
Ratsuchenden zusammenfasst, mit einem Anstieg von 27 auf 53 Prozentpunkte fast verdoppelt.
Erheblich verringert haben sich dagegen die Anteile an Beratungen mit den Primaranldssen: , erhéhtes
genetisches Risiko bei direkten Nachkommen bei bestehender Schwangerschaft“/,Vorgeburtliche
genetische Untersuchungsmoglichkeiten®, ,unerfillter Kinderwunsch®, ,auffélliger Ultraschall beim
Feten aullerhalb der vorgeburtlichen Risikoabklarung”.

In den universitaren/ALK Beratungseinrichtungen hat die Konzentration der Priméaranlasse der
Beratungen auf: , Abklarung eines erhohten genetischen Risikos”, ,Diagnostische genetische
Untersuchung” und auf ,Pradiktive genetische Untersuchung eines/r nicht manifest erkrankten
Ratsuchenden”, die schon 2011 bestand (80%), mit einem Anteil von 82% nochmals leicht
zugenommen. Diese Primaranldsse dominieren in den humangenetischen Beratungseinrichtungen.

Der Anteil der Beratungen, die zur Indikation einer humangenetischen Untersuchung fiihren, ist
2016/2017 gestiegen
Der Anteil ist um fiinf Prozentpunkte auf 78% gestiegen.

Der Anteil von Weiterbildungsassistentinnen/-assistenten in der humangenetischen Beratung ist in
den Beratungseinrichtungen der Niederlassung 2016/2017 stark gesunken

Der Anteil beratender Weiterbildungsassistentinnen und Weiterbildungsassistenten ist in der
Niederlassung, von 29% in 2011 auf 5% in 2016/2017, zurickgegangen. Der Anteil der allein
beratenden Facharztinnen und Fachéarzte fiir Humangenetik ist mit 23 Prozentpunkten in der
Niederlassung entsprechend gestiegen. Er betrdgt in 2016/2017 94% im Vergleich zu 71% in 2011.

7.1.4 Ergebnisse der erstmals in GenBIn2 erhobenen Daten (2016/2017) im Uberblick.

Fiir wen findet die Beratung statt?
Die humangenetische Beratung ist in 2016/2017 mehrheitlich eine Paar-- bzw. Familienberatung.

In welchem Kontext findet die Beratung statt?
Die Mehrheit der Ratsuchenden erhalt eine humangenetische Beratung im Rahmen einer genetischen
Untersuchung.

Die humangenetische Beratung findet am haufigsten vor einer genetischen Untersuchung statt. Der
Anteil von Beratungen zu den Befundergebnissen ist deutlich geringer. Dieser Unterschied ist konstant
bei Beratungen zu diagnostischen genetischen Untersuchungen, zu pradiktiven genetischen
Untersuchung eines/r nicht manifest erkrankten Ratsuchenden und zu vorgeburtlichen
Untersuchungen.

Humangenetische Beratung im Kontext vorgeburtlicher genetischer Untersuchungsmoglichkeiten
findet vor allem in der Niederlassung statt. Beratungen vor NIPT werden fast ausschlieRlich in den
Beratungseinrichtungen der Niederlassungen erbracht. Insgesamt sind die Beratungsanteile vor NIPT
sowohl in der Niederlassung (8,5%) als auch in den universitdren/ALK Beratungseinrichtungen (<2%)
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eher gering.

Humangenetische Beratungen nach einer DTC-Untersuchung oder einer pharmakogenetischen
Untersuchung kommen kaum vor. Sie sind mit einem Anteil von <0,1% sehr selten.

Beratungsaspekte, die am hdufigsten in der Beratung thematisiert werden
In den humangenetischen Beratungen wird die Abklarung eines erhdhten genetischen Risikos fir eine
familiare Erkrankung (keine bestehende Schwangerschaft) am haufigsten thematisiert.

Primdranldsse der humangenetischen Beratung

Am haufigsten wird eine humangenetische Beratung mit dem Priméaranlass einer diagnostischen
genetischen Untersuchung durchgefiihrt. Diese Beratungen finden lberwiegend bei manifester
Erkrankung des/der Ratsuchenden statt.

Die Risikoabklarung fiir eine familidre Krebserkrankung hat bei humangenetischen Beratungen mit
dem Primédranlass ,Abkldrung eines erhohten genetischen Risikos (keine bestehende
Schwangerschaft)” den héchsten Anteil.

Bei humangenetischen Beratungen zu pradiktiven genetischen Untersuchungen als Primaranlass
haben ebenfalls Beratungen zu onkogenetischen Untersuchungen den hochsten Anteil.

Humangenetische Beratungen unter Hinzuziehung einer Fachhumangenetikerin oder eines
Fachhumangenetikers

Die Hinzuziehung einer Fachhumangenetikerin oder eines Fachhumangenetikers zur genetischen
Beratung findet mit einem Anteil <2 Prozent selten statt. Sie erfolgt nur an wenigen, vor allem an
universitaren Einrichtungen.

Mafinahmen nach der humangenetischen Beratung
Facharzte/Facharztinnen fur Frauenheilkunde und Geburtshilfe sind die Hauptadressaten fur
Konsultationen oder Uberweisungen nach einer humangenetischen Beratung.

Empfehlungen einer gemeinsamen Beratung mit der Partnerin oder dem Partner kommen mit einem
Anteil von 2 Prozent eher selten vor.

Die Empfehlung zur Beratung weiterer Familienangehériger wird in den universitdren Einrichtungen
haufiger gegeben als in den Einrichtungen in der Niederlassung. Dies konnte mit dem héheren Anteil
an Beratungen zur Abkldrung eines erhdhten genetischen Risikos (keine bestehende
Schwangerschaft), vor einer diagnostischen Untersuchung und vor einer pradiktiven Untersuchung
eines/r nicht manifest erkrankten Ratsuchenden in den universitaren Einrichtungen erklart werden.

Das Angebot psychosozialer/psychotherapeutischer Unterstiitzungsmoglichkeiten erhalten etwas
mehr als ein Flinftel aller GenBIn2-Beratungsfille.

Von weniger als 20 Prozent der Falle ist bekannt, dass das Angebot angenommen wurde. Von der
Mehrheit dieser Beratungsfalle, zusammengefasst (> 80%), ist entweder nicht bekannt, ob die
angebotenen Unterstiitzungsmoglichkeiten angenommen wurden oder es ist bekannt, dass sie nicht
angenommen wurden.
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7.2 Ergebnisse der Erhebung der Strukturmerkmale

Bei der Befragung der Leiterinnen und Leiter zu den Strukturmerkmalen ihrer genetischen
Beratungseinrichtung wurde bericksichtigt, dass teilnehmende Unternehmen in der Niederlassung
mit bundesweiten/regional verschiedenen Praxisorten in der GenBIn2-Erhebung vertreten sind. Dies
trifft fiir drei Unternehmen zu, die fiir verschiedene Standorte Daten ihrer Beratungsfalle Gbermittelt
haben. Hier wurden die Strukturmerkmale gebiindelt von den Leiterinnen und Leitern erhoben.

Ein Leiter wechselte beruflich zu einer anderen Beratungseinrichtung mit einer anderen Tragerschaft
und Ubermittelte Daten aus beiden Einrichtungen. Die Angaben zur Person sind zwei Mal, einmal je
Einrichtung, vertreten.

Von den 34 teilnehmenden Einrichtungen lagen zum Stichtag der Abgabe Angaben von 27 (79%)
Einrichtungen vor. Nicht alle Fragen wurden immer vollstiandig beantwortet. Von den {brigen sieben
Einrichtungen liegen nur unvollstandige Angaben vor.

7.2.1 Verteilung der soziodemographischen Merkmale der Leiterinnen/Leiter
Von den insgesamt 34 an der GenBIn2-Studie teilnehmenden Einrichtungen werden 44% von Frauen
geleitet.

Die Altersvariable flr die Leiterinnen und Leiter zum in der Erhebung festgelegten Stichtag
(31.12.2016) zeigte eine Verteilung, deren Spannweite 23 Jahre betrdgt. Das Minimum liegt bei 41
Jahren, das Maximum bei 64 Jahren. Der Mittelwert dieser Verteilung liegt bei 53,8 Jahren, der Median
bei 54 Jahren.

Dauer der Berufstdtigkeit
Die Verteilung der Dauer der Berufstatigkeit reicht von 1983 bis 2010. Der Mittelwert der Jahre der
Berufstatigkeit liegt bei 17,43 Jahren. Der Median bei 18 Jahren. Der Modus ist 21 Jahre.

Berufliche Qualifikation

25 Leiterinnen oder Leiter Ubermittelten hierzu Angaben. Davon sind 17 (68%) ausschlieflich
Fachdrztinnen oder Fachérzte fiir Humangenetik. Andere Leiterinnen und Leiter geben als Qualifikation
an: Facharztin oder Facharzt fiir Humangenetik mit Zusatzbezeichnung ,Medizinische Genetik” (n=2),
Facharztin oder Facharzt mit Zusatzbezeichnung ,,Medizinische Genetik” mit zusatzlicher Angabe eines
anderen Fachgebietes und zusétzlicher naturwissenschaftliche Qualifikation (n=2). Einmal erfolgt die
Angabe eines anderen Fachgebietes “ zusammen mit der Zusatzbezeichnung ,Medizinische Genetik”.
Zwei Leiterinnen oder Leiter geben nur die Zusatzbezeichnung ,,Medizinische Genetik” an.

7.2.2 GemeindegrofRen der genetischen Beratungseinrichtungen

Die Hélfte (50%) der Beratungseinrichtungen (von insgesamt=34) hat ihren Sitz in groen GroRstadten
(ab 500.000 und mehr Einwohnern), 38% haben ihren Sitz in kleineren GroRstadten mit weniger als
500.000 Einwohnern. 12% befinden sich in sogenannten Mittelstadten mit 20.000 bis unter 100.000
Einwohnern. Die Mehrheit der GenBIn2-Beratungseinrichtungen befindet sich in GroRstddten (88%).

7.2.3 Die GroRe der teilnehmenden Einrichtung

Anzahl der Beschiiftigten in Vollzeitéiquivalenten (VZA)
Die Beschiftigtenanzahl in den teilnehmenden Einrichtungen weist deutliche Unterschiede auf. Es
besteht eine Verteilung, die von 1,00 VZA bis zu 78,00 VZA reicht. Der Mittelwert der gesamten

Verteilung betragt 20,59 VZA, der Median liegt bei 15,00 VZA und der Modus betrigt 13,00 VZ.
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Anzahl der Fachdrztinnen/-drzte fiir Humangenetik

Der Mittelwert der Verteilung fiir facharztlich-humangenetische VZA betrigt pro Praxis 4,11. Der
Median betragt 3,50 VZA und der Modus liegt bei 2,0. Die Spannweite dieser Verteilung zeigt die Werte
von 1,0 bis 11.

Anzahl der Fachhumangenetiker/-innen
Acht Einrichtungen beschéftigen keine/n Fachhumangenetikerin/Fachhumangenetiker. Die Ubrigen
Einrichtungen  beschiftigen zusammen in VZA 33,5 Fachhumangenetikerinnen oder
Fachhumangenetiker. Davon findet sich die Mehrzahl der Stellen an universitaren Einrichtungen 21,5
(VZA). Der Mittelwert ist 1,34, der Median ist 1,00, der Modus ist 0. Die Spannweite der Verteilung der
VZA betrégt 5 und reicht von 0,5 bis 5,0.

Anzahl der Arztinnen/Arzte anderer Fachgebiete

Die Mehrheit der Einrichtungen (14 /52%) beschéftigt keine Arztinnen/Arzte anderer Fachrichtungen.
Die Verteilung von Arztinnen und Arzten anderer Fachgebiete bezogen auf alle Einrichtungen betragt
44 VZA. Sie sind in 10 Einrichtungen beschaftigt.

Die Verteilung weist eine Spannweite von 0 — 8 Arztinnen und Arzten aus. Der Mittelwert ist 1,69 VZA.
Der Median der Verteilung betrédgt 0,00 VZA und der Modus liegt ebenfalls bei 0.

Anzahl der drztlich/wissenschaftlichen Mitarbeiter mit direktem Patientenkontakt

Die Verteilung der arztlich/wissenschaftlichen Mitarbeiter mit direktem Patientenkontakt weist einen
Mittelwert pro Praxis von 5,63 auf. Der Median dieser Verteilung betragt 5,00 und der Modus ist 3,00.
Die Spreizung der Verteilung betragt 11 mit einem Minimum von 0 und einem Maximum von 11.

Anzahl der Fachdrztinnen oder Fachdrzte fiir Humangenetik mit direktem Patientenkontakt

Die Anzahl der Facharztinnen oder Fachéarzte flir Humangenetik weist einen Mittelwert pro Einrichtung
von 4,04 auf. Der Median liegt bei 3,00 und der Modus ist 2,00. Die Spreizung der Verteilung reicht von
0 bis 10.

Anzahl der Fachdrztinnen fiir Humangenetik

Die Anzahl der Fachéarztinnen und Facharzte fiir Humangenetik wurde gesondert nach dem Anteil der
Facharztinnen erhoben. Der Mittelwert pro Praxis flir Facharztinnen betragt 2,41, der Median betragt
2,00, hingegen liegt der Modus bei 0. 7 (25,9%) Einrichtungen weisen keine weiblichen Fachéarzte aus.

Anzahl der Arztinnen und Arzte mit Zusatzbezeichnung, die keine Fachéirztinnen und Fachdirzte fiir
Humangenetik sind

Der Mittelwert fiir die Anzahl dieser Arzte betrigt 0,19 pro Praxis. Median und Modus liegen bei 0, die
Spreizung der Verteilung betragt 0-1.

Anzahl anderer Fachdrztinnen und Fachéirzte
In 10 der antwortenden Einrichtungen sind andere Fachéarztinnen oder Facharzte beschaftigt. Der
Mittelwert liegt bei 1,19. Median und Modus sind 0, die Spreizung der Verteilung betragt 0.

Anzahl der Fachhumangenetikerinnen und Fachhumangenetiker und direkter Patientenkontakt

Die Verteilung der Fachhumangenetikerinnen und Fachhumangenetiker pro Einrichtung zeigt einen

Mittelwert von 1,04. Der Median dieser Verteilung ist 1,0, der Modus betrdgt 0. Die Spreizung der

Verteilung reicht von 0-4. Die groRte Anzahl von Fachhumangenetikerinnen und

Fachhumangenetikern wird von universitaren Einrichtungen genannt. Sie betragt insgesamt 18 Stellen.
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Davon werden in drei universitaren Einrichtungen Fachhumangenetikerinnen regelmalliig an der
Beratung beteiligt. Dem gegeniliber werden von den Einrichtungen in der Niederlassung 8 Stellen
mitgeteilt Davon wurde in einer Beratungsstelle die Teilnahme an der Beratung ausgesetzt.

Anzahl der Arztinnen und Arzte in Weiterbildung zum Facharzt fiir Humangenetik

In 14 Einrichtungen sind keine Weiterbildungsassistentinnen/-assistenten beschéftigt. Die Zahl der
Weiterbildungsassistentinnen und Weiterbildungsassistenten pro Einrichtung betragt im Mittel 1,77.
Median und Modus dieser Verteilung sind 0. Allerdings liegt eine betrachtliche Spreizung von 0-9 vor,
die auf die unterschiedliche GréRe der teilnehmenden Einrichtungen verweist.

7.2.4 Beratungspraxis

Durchschnittliche Anzahl an Beratungen/ Quartal

Die durchschnittlichen Beratungszahlen pro Quartal und Praxis im Jahr 2016 wurden klassiert zur
Beantwortung vorgegeben. Diese ergab eine Verteilung, deren Mittelwert bei 167 Beratungen pro
Quartal liegt. Der Median der Verteilung ist 3,00 (Klasse 3:101-200 humangenetische Beratungen pro
Quartal). Der Modus der Verteilung ist ebenfalls diese Klasse. Die Spannweite der Verteilung betragt 6
Klassen und reicht von 1 (Klasse 1: <50 Beratungen) — 6 (Klasse 6: 501 bis 1000 Beratungen).

Anforderung externer Befunde und beratungsrelevanter Unterlagen

Die Uberwiegende Zahl der GenBIn2-Beratungseinrichtungen macht von der Regelung Gebrauch,
externe Befunde und relevante Unterlagen vorab, nach Festlegung des Beratungstermins,
anzufordern: 17 (71%). Sonderregelungen haben fiir von Brust- und Darmkrebs-Zentren iberwiesene
Patienten, die ihre Unterlagen direkt zur Beratung mitbringen.

Schwerpunktbildung

Von den 24 Einrichtungen, die hierzu Angaben machen, geben 22 an, dass sich im Verlaufe der Zeit
Beratungsschwerpunkte zu genetischen Storungen herausgebildet haben. Davon geben 14 (58%)
Krebserkrankungen als einen Schwerpunkt an. Von 2 Einrichtungen wird eine Schwerpunktbildung
verneint.

7.2.5 Auswirkungen der EBM (Einheitlicher Bewertungsmafistab)-Abwertung humangenetischer
Laborleistungen auf die Beratungen/ Quartal

Die Mehrzahl (16/84,2%) der Leiterinnen und Leiter der teilnehmenden Einrichtungen, die sich hierzu
duBern (insgesamt 19), gibt an, dass die EBM-Abwertung humangenetischer Laborleistungen keine
Auswirkungen auf die Beratungen pro Quartal gehabt habe. 3 Leiterinnen und Leiter (15,8%) geben
negative Auswirkungen an.

7.2.6 Auswirkungen der EBM-Aufwertung der humangenetischen Beratungsleistungen auf die
Beratungen/Quartal

Die Aufwertung der humangenetischen Beratungsleistungen im EBM wird von der Mehrheit (92%) der
Leiterinnen und Leiter, die hier geantwortet haben (n=24), mit ,ohne Auswirkungen” fir die
Beratungen im Quartal bewertet.

7.2.7 Auswirkungen der Umsetzung der GEKO-Richtlinie zur genetischen Beratung
Die Mehrheit (n=18/75%) der Leiterinnen und Leiter gibt an, dass die Umsetzung der GEKO-Richtlinie
zur genetischen Beratung auf die eigene Einrichtung keine Auswirkungen gehabt hat. 6 geben
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Auswirkungen an. 10 der Leiterinnen und Leiter berichten von Zunahmen der Uberweisungen an ihre
Praxis. Genannt werden hierzu Uberweisungen von Facharztinnen und Fachirzten fiir Frauenheilkunde
und Geburtshilfe, Innere Medizin, Kinder- und Jugendmedizin und -flir Neurologie sowie von Brust-
und Darmkrebszentren. 4 der Leiterinnen und Leiter der teilnehmenden Einrichtungen berichten tber
die Abnahme der Uberweisungen von FA fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe.

11 der Leiterinnen und Leiter geben an, dass in ihrer Einrichtung eine Zunahme der
Beratungsleistungen erfolgt sei. Leiterinnen/Leiter von vier Beratungseinrichtungen berichten, dass
es als Auswirkung der GEKO-Richtlinie zu einer Abnahme erbrachter Beratungsleistungen gekommen
sei.

7.2.8 Beteiligung der Einrichtung an der Fortbildung zur fachgebundenen genetischen Beratung

Die Beteiligung an der Fortbildung zur fachgebundenen genetischen Beratung bejahen 79% der
Leiterinnen und Leiter. Hierbei handelt es sich ausschlieRlich um Fortbildungsangebote der
Arztekammern.

7.3 Ergebnisse der Machbarkeitsstudie

7.3.1 Erreichbarkeit einer Studienpopulation

Die Machbarkeitsstudie zeigt, dass eine reprasentative empirische Untersuchung zur Umsetzung der
GEKO-Richtlinie zur genetischen Beratung in der alltaglichen arztlichen Versorgung méglich ist. Es wird
empfohlen, dass sich eine empirische Untersuchung auf die Zielgruppe der Facharztinnen und
Fachdrzte fur Frauenheilkunde und Geburtshilfe beschrankt. Nur bei dieser Zielgruppe kann davon
ausgegangen werden, dass ein hoher Anteil (>50%) Uber die Qualifikation zur (fachgebundenen)
genetischen Beratung verfigt.

Diese Empfehlung erfolgt auf der Basis der zur Verfligung gestellten Daten von Landesarztekammern
zu in deren Zustandigkeitsbereich angebotenen Qualifikationsnachweisen zur fachgebunden
genetischen Beratung mittels Wissenskontrolle basierend auf der GEKO-Richtlinie zur genetischen
Beratung. Anhand der Daten stellt das Fachgebiet der Facharztinnen und Facharzte fur
Frauenheilkunde und Geburtshilfe die grof3te teilnehmende Gruppe.

Zudem reprasentieren Facharztinnen und Fachdrzte fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe die mit
Abstand groRte Gruppe der Zuweiser zur humangenetischen Beratung. Die GenBIn2 Daten zu
interdisziplindaren Kooperationen zeigen, dass in 2016/2017 Facharztinnen und Fachéarzte fir
Frauenheilkunde und Geburtshilfe mit 34% an den universitdren/ALK Beratungseinrichtungen den
hochsten Anteil von Zuweisungen haben. Fir die Beratungsstellen in der Niederlassung lag der Anteil
bei 63% (Anteil insgesamt: 44%, GenBIn2-Datenbank). Fiir humangenetische Beratungsstellen sind
Fachdrztinnen und Facharzte fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe mit einem Anteil von 56% die
Hauptadressaten fiir Konsultationen oder Uberweisungen bezogen auf die Gruppe aller Fachiarztinnen
und Facharzte, die konsultiert oder an die Ratsuchende liberwiesen werden (GenBIn2-Datenbank).

7.3.2 Forschungsrelevante Fragestellungen auf der Basis der vertraulichen Befragung von
Facharztinnen und Facharzten fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe

Vor allem Fragen zur Qualitatssicherung der Beratung und Fragen des Einflusses struktureller
Bedingungen unter denen die Umsetzung der Richtlinie der GEKO zur genetischen Beratung in der
arztlichen Praxis erfolgt, werden als forschungsrelevant angesehen. Diese Empfehlung erfolgt auf der

Basis der Daten der Vorstudie.
18



Fir die vertrauliche GenBIn2-Befragung konnten 150 Fachéarztinnen und Facharzten fir
Frauenheilkunde und Geburtshilfe gewonnen werden. Die Befragung fand im gesamten Bundesgebiet
statt.

Ergebnisse der vertraulichen Befragung

80% der Befragten verfiigen Gber die Qualifikation zur (fachgebundenen) genetischen Beratung. 51%
der an der Vorstudie teilnehmenden Facharztinnen und Facharzte sind in einer ortlichen Niederlassung
in einer Einzelpraxis tatig. 34% der Befragten in der Niederlassung kooperieren mit genetischen
Beratungseinrichtungen. Der Anteil von Tatigen an Akademischen Lehrkrankenhdusern und
Universitaten betragt 9%.

Das Aufkommen von Behandlungsfallen im Quartal, die eine genetische Beratung erfordern, wird von
den Befragten im Mittel auf 302,7 Falle (Median 45; Modus 50) angegeben (geschétzt). Der relative
Anteil an allen Behandlungsfillen wird auf im Mittel 11,13% geschatzt (Median: 3%; Modus: 3%;
Spannweite: 0.1% bis 100%).

Die befragten Fachéarztinnen und Facharzte fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, die selbst genetisch
beraten, geben im Mittel fiir die geschatzte (absolute) Anzahl von Behandlungsfillen, die sie im Quartal
beraten 125,82 Falle an (Median: 27,5).

Die Anzahl der Falle bei denen eine genetische Beratung durch eine Facharztin oder einen Facharzt fir
Humangenetik oder eine Fachéarztin oder einen Facharzt mit der Zusatzbezeichnung Medizinische
Genetik veranlasst wird, ist niedriger. Der Mittelwert liegt hier bei 13,03 Fillen (Median 5,0). Die
Spannweite reicht von 0 bis zu 150 Fallen.

Die Befragung gibt eindeutige Hinweise auf Probleme/Unsicherheiten bei der Umsetzung der
Richtlinie.  Akzeptanzprobleme und Verstandnisprobleme der Richtlinie, unglinstige
Strukturbedingungen, die die Umsetzung erschweren, werden aufgezeigt. Gleichzeitig liefert die
Befragung Hinweise, wie die Umsetzung der Richtlinie im taglichen Alltag gehandhabt wird, bei
welchen Anlassen selbst beraten wird und bei welchen Anldssen zu einer humangenetischen Beratung
Uberwiesen wird. Sie gibt Hinweise auf Qualitdtsprobleme und anhaltende Rechtsunsicherheit bei der
Umsetzung der Richtlinie. Die meisten (>50%) der an der Vorstudie teilnehmenden Fachéarztinnen und
Facharzte fur Frauenheilkunde sind skeptisch, dass sich in der Praxis die Leitideen des GenDG, denen
die Ausgestaltung der Richtlinie der GEKO zur genetischen Beratung folgt, umsetzen lassen.

Die aufgezeigten Probleme sollten bei der Entwicklung von Forschungsfragestellungen
Berticksichtigung finden.

8 Diskussion der Ergebnisse

8.1 Die GenBIn2-Daten zur Inanspruchnahme der genetischen Beratung in
2016/2017

Die GenBIn2-Erhebung liefert einen umfassenden aktuellen Uberblick zur Inanspruchnahme der
genetischen Beratung. Die Daten ermdglichen:

(1) den Vergleich mit den GenBInl1-Daten zum ,Status quo ante” in 2011 (vor der Einfihrung der
fachgebundenen genetischen Beratung) und
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(2) einen differenzierten Einblick in aktuelle Entwicklungen der genetischen Beratung aufgrund
erweiterter Erhebungskategorien der GenBIn2-Studie.

(3) ein  Monitoring  zuklnftiger  Entwicklungen der Inanspruchnahme genetischer
Beratungsleistungen in Deutschland.

Mit der GenBIn-Datenbank steht jetzt ein Datensatz von mehr als 5000 humangenetischen
Beratungsfallen zu Verfligung, der nicht nur einen Vergleich der Entwicklung seit 2011 erlaubt, sondern
auch die Moglichkeit eroffnet, auf der Basis der Daten von 2016/2017 eine informierte Abschatzung
zu moglichen zukiinftigen Entwicklungen vorzunehmen. Hier ist insbesondere die Entwicklung
moglicher Kapazitatsengpasse in der humangenetischen Beratung zu nennen.

Aus den GenBIn2-Daten wird nicht deutlich, dass die Einfiihrung der fachgebundenen genetischen
Beratung zu Einbriichen bei den humangenetischen Beratungsleistungen gefiihrt hat, wie es von
niedergelassenen Facharztinnen und Facharzten in der GenBIn1-Studie noch befiirchtet wurde. Es ist
eher davon auszugehen, dass der Bedarf an genetischer Beratung zukiinftig weiter steigen wird.

Die Zunahme von Selbstliberweisungen kann als Indikator dafiir gewertet werden, dass es mehr
vorinformierte Personen gibt, die Zugang zu mehr genetischen Informationen mit Hilfe der
genetischen Beratung haben moéchten. Zum Beispiel fir die Abklarung von Risiken fur familidre
Krebserkrankungen.

Die Daten der GenBIn2-Studie erlauben auch interessierten ,AulRenstehenden” Informationen Uber
die Inanspruchnahme der genetischen Beratung und der Beratungsanladsse. Die Daten tragen damit
auch zu einer informierten gesellschaftlichen Diskussion der Entwicklung der Inanspruchnahme
genetischer Beratungsanlasse bei.

Die Daten zu den geringen Anteilen von DTC-Beratungen sind ein Indikator dafiir, dass sich hier bisher
nicht viele Beratungsanladsse ergeben haben.

2011 (GenBIn1) wurden 46 761 Beratungen, die von Facharztinnen und Fachéarzten fir Humangenetik/
oder von anderen Facharztinnen und Fachéarzten mit der Zusatzbezeichnung Medizinische Genetik
erbracht wurden, von der GKV vergiitet. 2016 (GenBIn2) waren es 67.6723. Diese Zahlen verdeutlichen
nicht nur die starke Zunahme an Beratungsleistungen, die in diesem Zeitraum erfolgte, sie stehen auch
fir einen kontinuierlichen Anstieg, der bereits vor 2011 begann und anhalt. Die fiir diesen Anstieg
verantwortlichen Griinde sind daher nicht allein auf das GenDG und die Richtlinie der GEKO zur
genetischen Beratung zuriickzufiihren, sondern sind auch in der Entwicklung und Erweiterung
genetischer Untersuchungsmoglichkeiten und dem Anstieg der Nachfrage durch informierte
Ratsuchende zu finden.

Es ist sehr wahrscheinlich, dass diese verschiedenen Faktoren auch die Nutzung und Inanspruchnahme
der genetischen Beratung, wie sie sich in 2016/2017 in den Ergebnissen der GenBIn2-Erhebung
darstellen, beeinflusst haben. Dies sollte bei der Bewertung der Veranderungen, die in 2016/2017 im
Vergleich zu 2011 sichtbar werden, mitbedacht werden.

AbschlieBend sei angefiihrt, dass die Daten der GenBIn2-Datenbank nicht ,reprasentativ” sind. Aber

3 Schmidtke J,Epplen JT, Gasiorek-Wiens A, Glaubitz R, Grimm T, Kagan KO, Nippert, RP, Tonnies H,
Zerres K, Nippert I, Genetic counselling services in Germany 1996 to 2016, still rising steeply
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die Datenbank ist die beste Datenquelle (,,best possible data“), die jetzt erstmalig zur Verfiigung steht.
Der Umfang der erhobenen Daten und die Beteiligung an der Erhebung, insbesondere der
universitaren Beratungseinrichtungen, geben den Daten Gewicht. Dass diese Daten zur Verfligung
stehen, beruht auf der gemeinschaftlichen Anstrengung vieler Beteiligter.

8.2 Die Machbarkeitsstudie

Die Machbarkeitsstudie liefert einen umfangreichen explorativen Datensatz und beschreibt mogliche
Analyseansatze (SWOT) anhand derer sich ein Studiendesign zur Untersuchung der Umsetzung der
fachgebundenen genetischen Beratung in der arztlichen Praxis entwickeln lasst. Die Vorstudie liefert
belastbare Daten fiir die Wahl einer bestmdglichen Studienpopulation (Facharztinnen und Facharzte
fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe) fir eine derartige Untersuchung.

9 Gender Mainstreaming Aspekte

9.1 GenBIn2-Studie

Eine Einzel-Differenzierung der genetischen Beratung nach Geschlecht der Ratsuchenden erfolgte nach
eingehender Beratung mit den fachwissenschaftlichen Experten und nach dem Vorliegen der
Ergebnisse der Pilotierung des Erhebungsinstrumentes nicht.

Begriindung

Die genetische Beratung ist Uberwiegend eine Paar- bzw. Familienberatung. In GenBIn2 wurden
2016/2017 ein Anteil der Paar- und Familienberatungen von insgesamt 56% dokumentiert.
Geschlechtsspezifische Beratungsanldasse sind in der GenBIn2-Datenbank (iber folgende
Beratungsanlasse dokumentierbar:

(1) Beratung bei bestehender Schwangerschaft/vorgeburtliche Beratungsanlasse insgesamt

(2) Beratung bei wiederholtem Abort und unerfilltem Kinderwunsch

(3) Beratung zur PID

Ferner liegen bei Uberweisungen von Einzelpersonen, Paaren und Familien durch eine Fachérztin oder
einen Facharzt fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe geschlechtsspezifische Beratungsanlasse vor. In
GenBIn2 wurden von Facharztinnen oder Facharzten fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe insgesamt
1402 Beratungsfalle iberwiesen (Anteil an allen erhobenen Beratungsfallen: 44%).

9.2 Erhebung der Strukturmerkmale der beteiligten Einrichtungen

Beriicksichtigt wurden Gender-Aspekte in der GenBIn2-Studie durch die Erhebung
geschlechtsspezifischer Merkmale bei den Strukturdaten der genetischen Beratungseinrichtungen.
Dies erfolgte nach der Pilotierung fur die Leitungsfunktionen, die beruflichen Qualifikations- und
Tatigkeitsmerkmale der Leiterinnen und Leiter und flir die Erhebung der Anzahl der
Facharztinnen/Facharzte fir Humangenetik mit unmittelbarem Patientenkontakt in den
Einrichtungen.

9.3 Machbarkeitsstudie
In der Pilotstudie wurde das Geschlecht der Befragten erhoben.
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10 Verbreitung und Offentlichkeitsarbeit der Projektergebnisse

Teilergebnisse wurden auf zwei Kongressen der Gesellschaft flir Humangenetik (2017 Bochum; 2018
Minster) sowie auf dem Kongress der European Society of Human Genetics (2018 Mailand) vorgestellt
(siehe 12 Publikationsverzeichnis).

11 Verwertung der Projektergebnisse (Nachhaltigkeit/Transferpotential)

Die GenBIn2-Erhebung liefert einen umfassenden aktuellen Uberblick zur Inanspruchnahme der
genetischen Beratung. Die Daten ermdglichen:

(1) den Vergleich mit den GenBIn1-Daten zum ,Status quo ante” in 2011 (vor der Einfihrung der
fachgebundenen genetischen Beratung) und

(2) einen differenzierten Einblick in aktuelle Entwicklungen der genetischen Beratung aufgrund
erweiterter Erhebungskategorien der GenBIn2-Studie.

(3) ein Monitoring zukilnftiger Entwicklungen der Inanspruchnahme genetischer Beratungs-
leistungen in Deutschland.

Mit der GenBIn-Datenbank steht jetzt ein Datensatz von mehr als 5000 humangenetischen
Beratungsfallen zu Verfiigung, der nicht nur einen Vergleich der Entwicklung seit 2011 erlaubt, sondern
auch die Moglichkeit eroffnet, auf der Basis der Daten von 2016/2017 eine informierte Abschatzung
zu moglichen zukiinftigen Entwicklungen vorzunehmen. Hier ist insbesondere die Entwicklung
moglicher Kapazitatsengpasse in der humangenetischen Beratung zu nennen.

Die GenBIn-Datenbank ist die beste Datenquelle (,best possible data“), die erstmalig zur Verfiigung
steht. Der Umfang der erhobenen Daten und die Beteiligung an der Erhebung, insbesondere der
universitaren Beratungseinrichtungen, geben den Daten Gewicht.

Die Machbarkeitsstudie liefert ebenfalls einen umfangreichen explorativen Datensatz und beschreibt
mogliche Analyseansdtze (SWOT), anhand derer sich ein Studiendesign zur Untersuchung der
Umsetzung der fachgebundenen genetischen Beratung in der arztlichen Praxis entwickeln lasst. Die
Vorstudie liefert belastbare Daten fiir die Wahl der bestmaoglichen Studienpopulation (Fachéarztinnen
und Facharzte fur Frauenheilkunde und Geburtshilfe). Die bisher aufgezeigten Probleme dieser
Facharztgruppe sollten bei der Entwicklung von Forschungsfragestellungen Beriicksichtigung finden.

12 Publikationsverzeichnis

Im Rahmen des Projektes entstandene Publikationen in Form von Postervorstellungen auf Kongressen:
1. Nippert |, Epplen JT, Glaubitz R, Grimm T, Nippert PR, Ténnies H, Zerres K, Schmidtke J (2018)
Translating the GEKO guideline for the requirements of the qualifications and the contents of genetic
counseling into OB/GYN specialists’ practice — Results from the GenBIn2 project. Med Genet 30(1):139.
2. Nippert |, Epplen JT, Glaubitz R, Grimm T, Nippert PR, Tonnies H, Zerres K, Schmidtke J (2018)
Translating the German Commission on Genetic Testing (GEKO) guideline for the requirements of the
qualifications and the contents of genetic counseling into OB/GYN specialist practice - Results from the
GenBIn2 project”.( http://www.abstractsonline.com/pp8/#!/4652/presentation/3970, zugegriffen am
26.06.2018)

3. Schmidtke J, Epplen JT, Glaubitz R, Grimm T, Nippert PR, Tonnies H, Zerres K, Nippert | (2017)
Genetic counselling services are rising steeply in Germany. Med Genet 29(1):152.
4, Schmidtke J, Epplen JT, Glaubitz R, Grimm T, Nippert PR, Tonnies H, Zerres K, Nippert | (2018)

Genetic counselling services in Germany 1996 to 2016, still rising steeply. Med Genet 30(1):174.
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