Praambel:

Die Medizinische Genetik als facharztliche Disziplin beschéftigt sich mit den genetischen
Grundlagen von Krankheit und Gesundheit beim Menschen, wobei sie in Forschung, Lehre
und Patientenversorgung eine besondere Brickenfunktion zwischen molekularer
Grundlagenforschung und deren Umsetzung in die Klinische Praxis erfillt. Wesentliche

Aufgaben in der Medizin umfassen

. die klinische Diagnose von genetisch bedingten Krankheiten (speziell

Multisystemkrankheiten, Dysmorphiesyndromen oder Entwicklungsstdrungen),

. die gezielte genetische Laboranalyse als weiterfiihrende Spezialdiagnostik,
. die pradiktive genetische Diagnostik zur Abklarung familiarer Krankheitsrisiken,
. die humangenetischer Beratung zu den genetischen Grundlagen von Krankheiten

sowie dem Umgang mit krankheitsspezifischen Risiken, sowie
. die Ubernahme von Aufgaben der klinischen Betreuung und interdisziplinaren
Koordination bei genetischen Krankheiten.

Daraus ergeben sich im Vergleich zu anderen é&rztlichen Sonderfachern einige
Besonderheiten:

. Facharzte fur Medizinische Genetik sind Spezialisten flir genetische Krankheiten aus
allen medizinischen Fachbereichen. Dazu benétigen sie sehr breite Kenntnisse tber nahezu
alle Krankheitsbilder des Menschen. Davon ungeachtet ist flr eine optimale
Patientenversorgung eine zusatzliche Klinisch-diagnostische Spezialisierung der einzelnen
Facharzte auf bestimmte Krankheitsgruppen sinnvoll.

. Ein medizinisch-genetischer Versorgungsauftrag ist optimal nur durch Etablierung
von Zentren zu erfillen, in denen mehrere Facharzte fir medizinische Genetik als Team
zusammenarbeiten, und in denen alle wesentlichen Methoden der spezialisierten
humangenetischen Labordiagnostik zur Verfiigung stehen.

. Die Medizinische Genetik ist ein dogmatisch interdisziplinares arztliches Fach, da
eine optimale Diagnose und Betreuung von Patienten mit genetischen Krankheiten nur durch
enge kollegiale Zusammenarbeite mit Arzten aller anderen Fachdisziplinen mdglich ist. Dies
wird durch Einbindung von medizinisch-genetischen Zentren in Universitatskliniken oder
grol3e Krankenhduser der Maximalversorgung gefdrdert. Um humangenetische Leistungen
effizient auf hochstem Niveau anbieten zu kdnnen, ist eine regionale Versorgungsstruktur
sinnvoll, wie sie in vielen Landern (z.B. Grof3britannien, Niederlande) erfolgreich etabliert

wurde.



. Die Medizinische Genetik Ubernimmt zwar auch konsiliarische Aufgaben im Rahmen
der stationdren Versorgung von Patienten, ist aber an sich ein ausschlie3lich ambulantes
Fach. Die Uubliche Aufteilung in ambulante Patientenversorgung durch niedergelassene
Facharzte einerseits, und stationdre Patientenversorgung an Krankenhausern und Kliniken
andererseits, ist fiir die Medizinische Genetik unpassend (in Osterreich gibt es folglich auch
keine niedergelassenen Vertragsarzte fur Medizinische Genetik). Diese Besonderheit ist bei
der Strukturierung der humangenetischen Patientenversorgung zu bertcksichtigen.

. Angesichts der Vielzahl ungeklarter Fragen beziiglich genetischer Krankheiten ist
auch fir die optimale Patientenversorgung eine enge Verzahnung mit der molekularen
Grundlagenforschung an den medizinische Universitdten anzustreben. Eine systematische
Erfassung von Patienten mit genetischen Krankheiten fur die Bearbeitung wissenschatftlicher
Fragestellungen dient sowohl der individuellen Diagnosefindung als auch dem besseren
medizinischen Verstandnis dieser Krankheiten und ist grundséatzlich zu fordern.

. Die Vielzahl von genetischen Spezialanalysen in allen medizinischen Fachbereichen
lasst sich nur durch eine enge Zusammenarbeit und kollegiale Aufgabenteilung zwischen

den medizinisch-genetischen Zentren realisieren.

Zentren Medizinische Genetik sollten folgende Minimalkriterien bzw. Aufgaben erfullen:

. Leiter/in und stellvertretende/r Leiter/in des Zentrums Medizinische Genetik missen
Facharztinnen/Facharzte fir Medizinische Genetik sein. Auch bei Anbindung an eine
Universitatsklinik oder ein groBes Krankenhaus muss die éarztliche und finanzielle
Unabhangigkeit der Leitung des Zentrums sichergestellt sein.

. Angesichts der noch begrenzten Zahl von Fachéarztinnen/Facharzte fir Medizinische
Genetik sollte in jedem Zentrum Medizinische Genetik mindestens eine Ausbildungsstelle im
Sonderfach zur Verflgung stehen.

. Die Zentren tibernehmen (die Bundeslander ubergreifend) innerhalb von Osterreich
einen flachendeckenden Versorgungsauftrag bezlglich medizinisch-genetischer Leistungen.
. In den Zentren muss eine kompetente Kklinisch-genetische Diagnostik sowie
humangenetische Beratung in ausreichendem Umfang angeboten werden. Dafir ist u.a. ein
eigenes Beratungsstellensekretariat notwendig.

. Die Durchfiihrung medizinisch-genetischer Sprechstunden auf3erhalb des Zentrums
bzw. in anderen Stadten der Region kdnnte zur Verbesserung der regionalen Versorgung
beitragen.

. Das Zentrum muss alle Methoden der humangenetischen Labordiagnostik

(Zytogenetik, Molekulargenetik, DNA-Array) vorhalten. Es sollte dabei in Zusammenarbeit



mit den anderen Zentren wesentliche Versorgungsaufgaben innerhalb von Osterreich
erfillen.

. Die diagnostischen Labors missen von Facharztinnen/Fachérzten fir Medizinische
Genetik oder von Fachhumangenetikern (OGH) geleitet werden. Entsprechende
Ausbildungsstellen fiir Fachhumangenetiker sind einzurichten.

. Die Qualitdt der medizinisch-genetischen Versorgung muss durch ein etabliertes
Qualitdtsmanagement sowie Zertifizierung bzw. Akkreditierung sichergestellt werden. Alle
relevanten Bereiche mussen durch das Bundesministerium fir Gesundheit nach 868 GTG
zugelassen sein.

. Die besondere Stellung eines Zentrums als ambulante Einrichtung, welche zwar an
ein Klinikum oder Krankenhaus angebunden ist, jedoch unabhangig von diesem Aufgaben
der Patientenversorgung erfillt, muss in den Vertragen mit den Sozialversicherungstragern

bertcksichtigt werden.



