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Facharzt fir Medizinische Genetik

Weiterbildungsprogramm

1. Aligemeines

11 Definition der Medizinischen Genetik

Die Medizinische Genetik ist jener Bereich der Humangenetik, der sich mit den Auswirkungen der
genetischen Variation des Menschen auf Gesundheit und Krankheit auseinandersetzt. Sie umfasst
die Erkennung genetisch bedingter, d.h. chromosomaler, monogener, multifaktorieller, mitochondria-
ler Erkrankungen, respektive der diesen zugrundeliegenden Veranlagungen, deren pra- und postna-
tale (inkl. prasymptomatische) Diagnostik und Klassifikation mittels genealogischer, klinischer, bio-
chemischer, molekulargenetischer und/oder zytogenetischer Untersuchungsverfahren. Dies beinhal-
tet auch die Differentialdiagnose zu nicht-genetisch bedingten Erkrankungen.

1.2 Arztliche Aufgaben der Medizinischen Genetik

Die Medizinische Genetik bietet Patienten mit Erbkrankheiten und ihren Angehdrigen sowie Perso-
nen mit medizinisch-genetischen Problemen wie Fragen im Zusammenhang mit Verwandtenheirat
eine facharztliche Beratung an, die zu einer autonomen, individuellen Lebens- und Familienplanung
und zur Vorbeugung schwerer Behinderungen beitragen soll.

Sie ist ein Fach mit offensichtlicher Querschnittsfunktion. Der Medizinische Genetiker” muss befahigt
sein, Facharzte praktisch aller medizinischen Disziplinen bei der Betreuung ihrer Patienten im Hin-
blick auf die nachgenannten Aufgaben zu unterstitzen:

e Diagnostik und Klassifikation genetisch bedingter Krankheiten mittels aktueller genetischer Un-
tersuchungsverfahren unter Bertcksichtigung von richtiger Indikationsstellung, Durchfihrung und
Interpretation der Resultate sowie Vermittlung aktueller wissenschaftlicher Information;

e Beurteilung von geistigen und korperlichen Entwicklungsstdrungen, inkl. Dysmorphologie-
Syndrome;

¢ Risikoabschatzungen bei vermuteten und nachgewiesenen Veranlagungen oder unter Beriick-
sichtigung bestimmter Lebensumsténde (z.B. Alter);

e Betreuung von Behinderten und Méglichkeiten der Behandlung von Erbkrankheiten, inkl. Genthe-
rapie;

¢ Veranlassung einer pranatalen Diagnostik;

e Betreuung von Paaren mit gestorter natirlicher (Infertilitét, wiederholte Aborte) und &rztlich assis-
tierter Fortpflanzung (z.B. ICSI);

e Einsatz von Screeninguntersuchungen zur Vermeidung haufiger Erbkrankheiten;

e Beurteilung von mutagenen und teratogenen Einwirkungen;

¢ Bericksichtigung ethischer und rechtlicher Aspekte der medizinisch-genetischen Diagnostik.

1.3 Hauptziele der Weiterbildung
Die Weiterbildung soll ermdglichen:
¢ die Grundkenntnisse in Genetik/Humangenetik zu erweitern;

Dieses Weiterbildungsprogramm gilt in gleichem Masse fiir Arztinnen und Arzte. Zur besseren Lesbarkeit werden im Text nur mannli-
che Personenbezeichnungen verwendet. Wir bitten die Leserinnen um Verstandnis.
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o die klinischen Féahigkeiten bei der Diagnostik von genetisch bedingten Krankheiten und Behinde-
rungen sowie die Expertise bei der Stammbaumanalyse und bei der Risikoermittlung zu festigen;

e praktische Erfahrungen bei der Durchfihrung und der Interpretation der Resultate zyto- und mo-
lekulargenetischer Untersuchungen zu sammelin;

e komplexe medizinische und genetische Fakten korrekt, verstandlich und einfuhlsam an Ratsu-
chende zu vermitteln;

e das Verhalten gegenliber Personen mit genetisch bedingten Krankheiten und Behinderungen
sowie ihren Angehdrigen zu vervollkommnen;

e die rechtlichen und ethischen Aspekte der medizinisch-genetischen Diagnostik und ihrer Auswir-
kungen zu erfassen,;

¢ die Mittel und Methoden zu kennen, welche eine permanente Anpassung von Wissen und Kon-
nen an die Entwicklung der theoretischen und praktischen medizinischen Erkenntnisse erlauben;

¢ die Grenzen des eigenen fachlichen Wissens und Kénnens sowie der Wirksamkeit medizinischer
Massnahmen zu kennen.

2. Dauer, Gliederung und weitere Bestimmungen
2.1 Dauer und Gliederung der Weiterbildung

2.1.1 Die Gesamtdauer der Weiterbildung betragt 5 Jahre. Sie gliedert sich wie folgt:
e 2 Jahre klinische, nicht-fachspezifische Weiterbildung
e 3 Jahre Medizinische Genetik (fachspezifische Weiterbildung)

2.1.2 Die ganze Weiterbildung kann in Teilzeit absolviert werden.

Nicht-fachspezifische Weiterbildung

2.1.3 Die nicht-fachspezifische Weiterbildung ist in 2 verschiedenen klinischen Fachern zu absol-
vieren und zwar an anerkannten Weiterbildungsstatten fir Ophthalmologie, ORL, Dermatolo-
gie und Venerologie, Gynékologie und Geburtshilfe, Innere Medizin, Kinder- und Jugendme-
dizin, Neurologie, Orthopadische Chirurgie oder Psychiatrie und Psychotherapie sowie all-
gemeine Chirurgie mit poliklinischer Tatigkeit.

Fachspezifische Weiterbildung

2.1.4 Die fachspezifische Weiterbildung ist an anerkannten medizinisch-genetischen (humangene-
tischen) Institutionen resp. teilweise an fir bestimmte Erbkrankheiten spezialisierte Abteilun-
gen an Universitatsspitalern zu absolvieren.

2.1.5 Mindestens ein Jahr der fachspezifischen Weiterbildung hat an einer schweizerischen Wei-
terbildungsstatte der Kategorie A zu erfolgen.

2.1.6 Ein Wechsel der Institution fur die fachspezifische Weiterbildung ist erwlinscht, aber nicht
obligatorisch.

2.1.7 Waéhrend der fachspezifischen Weiterbildung kann die Tatigkeit in Forschungsprojek-
ten, auf vorgangiges Gesuch an die Titelkommission der FMH hin, fiir 1 Jahr validiert
werden, sofern die Tatigkeit ganz im Sinne der Weiterbildung liegt.
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2.2 Weitere Bestimmungen

2.2.1 Wahrend der fachspezifischen Weiterbildung muss der Kandidat

e die Jahresversammlungen und Fortbildungsveranstaltungen der Schweizerischen Gesellschaft
fur Medizinische Genetik besuchen;

e jahrlich an einem internationalen Fachkongress lber Medizinische Genetik / Humangenetik im
Ausland teilnehmen.

3. Inhalt der Weiterbildung

3.1 Allgemeine Anforderungen

Der Facharzt muss eingehende Kenntnisse, Erfahrungen und Fertigkeiten erwerben:

e Uber die theoretischen Grundlagen der Humangenetik, spezielle Zytogenetik und Molekulargene-
tik;

e in der klinischen, molekular- und zytogenetischen Diagnostik genetisch bedingter Krankheiten
und Behinderungen, respektive der diesen zugrunde liegenden Veranlagungen sowie in der Ab-
grenzung gegeniber nicht-genetischen Krankheitsbildern;

¢ in der umfassenden Beratung und Betreuung der ihm zugewiesenen Personen;

e Uber die Entstehung und Auswirkung von Mutationen auf die Gesundheit;

e Uber menschliche Embryologie und Auswirkungen von Teratogenen (Missbildungen erzeugende
Noxen);

¢ in der Interpretation von Ergebnissen der zyto- und molekulargenetischen sowie der proteinche-
mischen Diagnostik und weiterer Labortests, die ahnliche Rickschlisse auf Erbguteigenschaften
zulassen, falls nétig, mittels genetisch-epidemiologischen und statistischer Verfahren;

e in der unmittelbaren Durchfuihrung von Laboruntersuchungen im Bereich der Molekular- und Zy-
togenetik;

¢ in der Interpretation von wissenschaftlichen Arbeiten;

e Uber die Bedeutung von genetisch bedingten Krankheiten und Behinderungen fir unser Gesund-
heitswesen;

e Uber Moglichkeiten der Pravention von Erbkrankheiten auch mittels Bevolkerungs-Screening;

e Uber die medizinische Statistik (mathematische Behandlung) der Vererbung von Genen in Famili-
en (Koppelungsanalyse) und in der Population (Populationsgenetik);

o Uber die rechtlichen Grundlagen der genetischen Beratung und Diagnostik;

e in den psychosozialen und ethischen Aspekten, die mit der Evaluation von Veranlagungen, re-
spektive genetischen Untersuchungen einhergehen,;

¢ in der Abfassung von Gutachten.

3.2 Besondere praktische Anforderungen
Die Beherrschung folgender Bereiche stellt die Grundlage fur die praktische Tatigkeit eines Medizi-
nischen Genetikers dar:

3.2.1 medizinisch-genetische Diagnostik

dazu gehoren:

e die klinisch genetische Diagnostik erblich (mit-) bedingter Krankheiten, inkl. angeborener Fehlbil-
dungen und Fehlbildungssyndrome;

¢ die Familienanamnese und Stammbaumanalyse;
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e die Chromosomendiagnostik einschliesslich Zellkultur und der differentiellen Chromosomenfar-
bung sowie der Befundbewertung fiir die weiterbehandelnden Arzte;

o die molekulargenetische Diagnostik genetisch bedingter Krankheiten mittels direkter und indirek-
ter Methoden einschliesslich Risikoberechnung und arztlicher Bewertung der Befunde;

o die Interpretation der Ergebnisse pathophysiologischer und biochemischer Untersuchungen zur
Diagnostik von Erbkrankheiten.

3.2.2 Ermittlung genetischer Risiken

dazu gehoren

¢ Risikoberechnungen bei monogen bedingten Krankheiten aufgrund von Stammbaumdaten und
Ergebnissen molekulargenetischer Untersuchungen;

Prinzipien der empirischen Risikobestimmungen bei multifaktoriellen Krankheiten;
Wiederholungsrisiken bei Chromosomenaberrationen;

Risiken durch exogene/teratogene Noxen vor und wahrend der Schwangerschaft;
Risikoberechnungen mittels Computerprogrammen.

3.2.3 Durchfihrung genetischer Beratungen

Durchfuihrung genetischer Beratungen bei Erbkrankheiten / Krankheitsveranlagungen aus allen Dis-
ziplinen der Medizin einschliesslich Angaben zum Wiederholungsrisiko, zur Prognose (Risikoab-
schéatzung) und zum Krankheitswert flr die Ratsuchenden unter Bertcksichtigung psychologischer,
ethischer und rechtlicher Gesichtspunkte. Dies beinhaltet zudem die Erstellung einer schriftlichen
Zusammenfassung fur die Ratsuchenden und die weiterbehandelnden Arzte. Die Weiterbildung zum
Berater muss durch eine begleitende psychologische Supervision unterstitzt werden.

3.2.4 Betreuung von Personen mit Erbkrankheiten
Kenntnis der Betreuungs- und Nachsorge-Moglichkeiten, der Ausbildungsprogramme fir Behinderte,
der Behindertenheime in der Region, der Selbsthilfe-Organisationen etc.

3.2.5 Pravention der Manifestation von Erbkrankheiten
Wissen um die Angebote der pranatalen und prasymptomatischen Diagnostik, inkl. der moglichen
Massnahmen im Falle eines pathologischen Resultates.

3.2.6 Prinzipien der Behandlung von Erbkrankheiten
Prinzipien der Behandlung genetisch bedingter Krankheiten, inkl. Gentherapie.

3.2.7 Rechtliche Grundlagen
Rechtliche Grundlagen genetischer Beratung und Diagnostik, einschliesslich Datenschutz, biologi-
scher Sicherheit, Strahlenschutz und Laborbetrieb.

3.2.8 Qualitatssicherung der arztlichen Berufsaustuibung
Die Qualitatssicherung hat gemass den Vorgaben der SGMG, der FMH, der SAMW und klnftiger
gesetzlicher Bestimmungen zu erfolgen.

3.2.9 Ethik und Gesundheitsdkonomie

Ethik

Erwerb der Kompetenz in der medizinisch-ethischen Entscheidungsfindung im Zusammenhang mit
der Betreuung von Gesunden und Kranken. Dies beinhaltet folgende Lernziele:

¢ Kenntnis der relevanten medizinisch-ethischen Begriffe

e Selbstandige Anwendung von Instrumenten, die eine ethische Entscheidungsfindung erleichtern
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e Selbstandiger Umgang mit ethischen Problemen in typischen Situationen (beispielsweise Be-
kanntgabe von Diagnhosen, Patienteninformation vor pranataler, diagnostischer, prasymptomati-
scher oder pradiktiver genetischer Untersuchung, freier Entscheid, Informed consent, Riickzug
der Zustimmung, Recht auf ,nicht wissen*, Offenlegung, Patientengeheimnis)

Gesundheitsokonomie

Erwerb der Kompetenz im sinnvollen Einsatz der diagnostischen, prohpylaktischen und therapeuti-

schen Mittel. Dies beinhaltet folgende Lernziele

e Kenntnis der relevanten gesundheitsokonomischen Begriffe

o Selbststandiger Umgang mit 6konomischen Problemen

e Optimaler Einsatz der zur Verfigung stehenden Mittel unter Bertcksichtigung der gesetzlichen
Grundlagen

e Abrechnung der medizinischen Leistungen fur Erbkrankheiten im Rahmen der obligatorischen
Krankenversicherung

3.2.10 Patientensicherheit

Kenntnis der Prinzipien des Sicherheitsmanagements bei der Untersuchung und Behandlung von
Kranken und Gesunden sowie Kompetenz im Umgang mit Risiken und Komplikationen. Dies um-
fasst u. a. das Erkennen und Bewaltigen von Situationen, bei welchen das Risiko unerwiinschter
Ereignisse erhoht ist.

4.  Prafungsreglement

4.1 Priafungsziel
In der Prifung hat sich der Kandidat tber die Erflllung der unter Punkt 3 des Weiterbildungspro-
gramms aufgeflhrten Anforderungen auszuweisen.

4.2 Priafungsstoff
Der Prifungsstoff entspricht den entsprechenden Vorgaben unter Punkt 3 des Weiterbildungspro-
gramms.

4.3 Prifungskommission

Die Prufungskommission besteht aus 5 Mitgliedern, die ordentliche Mitglieder der SGMG und Inha-
ber des Facharzttitels fur Medizinische Genetik sein mussen. Sie wird von der Mitgliederversamm-
lung der SGMG fir 3 Jahre gewahlt und konstituiert sich selbst. Sie kann weitere Experten beizie-
hen. Der Prasident der SGMG sowie einer der KWFB-Delegierten gehtéren der Kommission ex offi-
cio an.

Die Kommission hat folgende Aufgaben:

¢ Organisation und Durchfiihrung der Priifungen;

¢ Festlegung der Prifungsfragen, des Prifungsortes und -datums sowie der Gebdihr;
e Bestimmung der Examinatoren.

Jede Prifung wird durch drei Examinatoren (Examinator, Co-Examinator, Protokollflhrer) vorge-

nommen, von denen nur einer Weiterbildner des Kandidaten sein darf. Mindestens ein Examinator
muss Leiter einer universitaren Institution fir Medizinische Genetik sein.
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4.4 Prufungsart
Die Prifung gliedert sich in einen theoretisch-muindlichen und einen praktischen Teil.

4.4.1 Theoretisch-mundlicher Teil
Im theoretisch-mundlichen Teil wird wahrend 60 Minuten das Wissen aus dem Gesamtbereich der
Medizinischen Genetik Uberprift.

4.4.2 Praktischer Tell

Im praktischen Teil missen zwei Patienten mit verschiedenen Erbkrankheiten oder genetischen
Fragestellungen befragt, untersucht, beurteilt und beraten werden. Der praktische Teil muss mindes-
tens 60 Minuten dauern. Das Vorgehen und die schriftiche Zusammenfassung zuhanden der Rat-
suchenden werden anschliessend mit den Examinatoren diskutiert.

4.5 Prufungsmodalitaten

4.5.1 Zeitpunkt der Prufung

Es empfiehlt sich, die Facharztpriifung frihestens im letzten Jahr der reglementarischen Weiterbil-
dung abzulegen.

4.5.2 Zeit und Ort der Prifung

Die Prufung wird mindestens einmal jahrlich durchgefuihrt. Zeit und Ort der Prifung werden durch
die Prifungskommission mindestens 6 Monate im Voraus in der Schweizerischen Arztezeitung
(SAZ) veroffentlicht.

4.5.3 Protokoll
Uber die Priifung wird ein Protokoll erstellt, in das der Kandidat Einsicht nehmen kann.

4.5.4 Prifungssprache
Im Einvernehmen mit dem Kandidaten kann das Prufungsgespréach mit allen oder einzelnen Exami-
natoren auch in englischer Sprache gefiihrt werden.

4.5.5 Prifungsgebihren

Fir die Durchfuhrung der Prifung wird eine Prifungsgebuhr erhoben, die von der Prifungskommis-
sion festgelegt und zusammen mit der Ankiindigung der Facharztprifung in der SAZ publiziert wird.
Bei Rickzug der Anmeldung wird sie nur zurtickerstattet, falls die Anmeldung mindestens 10 Tage
vor Beginn der Prifung zuriickgezogen worden ist.

4.6 Bewertungskriterien

Beide Teile der Priifung werden von den Examinatoren gemeinsam mit je einer Note nach der tbli-
chen Notenskala von 1 - 6 bewertet. Die Prifung gilt als bestanden, wenn die Durchschnittsnote 4
erreicht und kein Prufungsteil mit einer Note unter 3 bewertet wurde. Die Schlussbeurteilung lautet
"bestanden” oder "nicht bestanden”.

4.7 Wiederholung der Priifung und Beschwerde
Das Ergebnis der Prifung ist dem Kandidaten schriftlich zu eréffnen.

Beide Teile der Prifung kdnnen beliebig oft wiederholt werden.
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Der Entscheid Uber das Nichtbestehen der Prifung kann innert 30 Tagen bei der Einsprachekom-
mission Weiterbildungstitel (EK WBT) angefochten werden.

Entscheidungen der EK WBT kodnnen mittels Beschwerde beim Bundesverwaltungsgericht ange-
fochten werden (Art. 59 Abs. 3 WBO).

5. Kiriterien fir die Einteilung der Weiterbildungsstatten

5.1 Die fur Medizinische Genetik anerkannten Weiterbildungsstéatten werden in 2 Kategorien ein-
geteilt:

e Kategorie A (3 Jahre)
e Kategorie B (1 Jahr)

5.1.1 Kategorie A (3 Jahre)

¢ Selbstandige universitare medizinisch-genetische (humangenetische) Institutionen (Institute oder
Abteilungen) oder vergleichbare Zentren fiir Medizinische Genetik;

¢ Nach vorangehender Genehmigung der Titelkommission sind entsprechende Weiterbildungsstat-
ten im Ausland zugelassen;

¢ Erflllung der Kriterien gemass Punkt 5.2.

5.1.2 Kategorie B (1 Jahr)

o Selbstandige Abteilungen einer Universitatsklinik, die sich schwerpunktméassig mit einer um-
schriebenen Gruppe von Erbkrankheiten befasst (z.B. Stoffwechselabteilung einer Universitats-
Kinderklinik) im In- und Ausland;

o Weiterbildungsstéatten der Kategorie B bediirfen der vorangehenden Genehmigung durch die Ti-
telkommission, die sicherstellt, dass die gesamte Weiterbildung geméss Punkt 3 garantiert ist;

e Erflllung der Kriterien geméass Punkt 5.2.

5.2 Kriterienraster

A B
Charakteristik / Krankengut
Zentrumsfunktion flir gesamte Medizinische Genetik + -
Zentrumsfunktion fur umschriebene Gruppen von Erbkrankheiten - +
Arztlicher Mitarbeiterstab
Vollamtlicher Leiter mit Facharzttitel fir Med. Genetik + -
Leiter habilitiert + +
Stellvertreter mit Facharzttitel fur Medizinische Genetik + -
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A B
Infrastruktur
Klinische Diagnostik von Erbkrankheiten + +
Genetische Beratungsstelle + -
Labor fUr zytogenetische Diagnostik + -
Labor fur molekulargenetische Diagnostik + +
Institutionalisierter Konsiliardienst in Kliniken des Zentrums und anderswo + -
Theoretische Weiterbildung
Weiterbildungsveranstaltungen
- Institutionsintern Std./Woche 1 1
- Interdisziplinar Std./Woche 1 -
Vermittlung des gesamten Lernzielkataloges + -
Journalclub wéchentlich + +
Maoglichkeit zum Besuch externer Weiterbildungsveranstaltungen Tage / Woche 5 5
Zugang zu Datenbanken + +
Zentrale Bibliothek + +
Moglichkeiten zu wissenschaftlichen Tatigkeiten + +

5.3 Ethik und Gesundheitskonomie
Praktische Vermittlung des selbstandigen Umgangs mit ethischen und gesundheitsékonomischen
Problemen in der Betreuung von Gesunden und Kranken in typischen Situationen des Fachgebietes.

54 Patientensicherheit

Der Umgang mit Risiken und Fehlern wird im Weiterbildungskonzept geregelt. Dazu gehéren u. a.
ein Zwischenfallerfassungssystem ("CIRS"), ein Konzept Uber die Vorgehensweise gegentber den
meldenden Personen, eine regelmassige systematische Bestandesaufnahme zu Untersuchungen
und Behandlungen zur Uberpriifung von Zwischenfallen sowie aktive Teilnahme an deren Erfassung
und Analyse

6. Schwerpunkte

7.  Ubergangsbestimmungen

Das vorliegende Weiterbildungsprogramm wurde vom Zentralvorstand der Verbindung der Schwei-
zer Arztinnen und Arzte (FMH) am 1. Januar 1999 in Kraft gesetzt.

7.1 Frihere Weiterbildungsperioden

Vor Inkrafttreten des Weiterbildungsprogramms absolvierte Weiterbildungsperioden im In- und
Ausland werden angerechnet, soweit sie den Bedingungen des Programms und der Weiterbildungs-
ordnung entsprechen. Insbesondere muss die Weiterbildungsstétte zur entsprechenden Zeit die
Kriterien unter Punkt 5 erflllt haben (Das Erfordernis des Titels beim damaligen Leiter der Weiterbil-
dungsstatte entfallt.)
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7.2 Frihere Tatigkeitsperioden als Weiterbildner

Vor Inkrafttreten des Weiterbildungsprogramms absolvierte Tatigkeitsperioden als Weiterbildner
werden anstelle von Weiterbildungsperioden angerechnet. Tatigkeitsperioden werden jedoch nur
angerechnet, wenn die Weiterbildungsstatte zur entsprechenden Zeit den Bedingungen des Pro-
gramms (Punkt 5) und der WBO entsprechen.

7.3 Einreichungsfrist fiur Anerkennung fritherer Weiterbildungsperioden

Gesuche um Anerkennung von Weiterbildungs- und Tatigkeitsperioden, welche vor Inkrafttreten des
Weiterbildungsprogramms absolviert wurden, missen innerhalb von 10 Jahren nach Inkraftsetzung
eingereicht werden. Bei spater eintreffenden Gesuchen werden vor Inkrafttreten des Weiterbil-
dungsprogramms absolvierte Weiterbildungs- und Tatigkeitsperioden nicht mehr anerkannt.

7.4 Facharztprifung

Wer die Weiterbildung am 31. Dezember 2000 nicht abgeschlossen hat, muss fiir die Erlangung des
Facharzttitels fur Medizinische Genetik in jedem Fall eine Bestatigung Uber die Teilnahme an der
Facharztprifung vorlegen.

7.5 Pioniere der Medizinischen Genetik

Ausnahmsweise kann der Facharzttitel an Pioniere der Medizinischen Genetik erteilt werden, auch
wenn die Bedingungen unter Punkt 7.1 und 7.2 nicht erflllt sind. Der Gesuchssteller muss Pionier-
leistungen in Forschung oder Klinik erbracht haben und verfligt tber einen entsprechenden Leis-
tungsausweis.

Revisionen: 12. Mai 2004 (Ziffer 2.1.3; genehmigt durch ZV)
29. Mérz 2007 (Ziffern 3.2.9 und 5.3; genehmigt durch KWFB)
6. September 2007 (Ziffern 3.2.10 und 5.4; Erganzung Patientensicherheit; geneh-
migt durch KWFB)

Bern, 11.10.2007/pb
WB-Programme/Medizinische Genetik/2007/medizinische_genetik_version_internet_d.doc
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