Anlage 18
Ausbildungsinhalte
zum Sonderfach M edizinische Genetik

Sonderfach Grundausbildung (36 M onate)

A)

Kenntnisse

Allgemeine Grundlagen der medizinischen Biologie und Humangenetik:

o Zellbiologie mit besonderer Berticksichtigung der menschlichen Zellbiologie

e Molekularbiologie

o gpezielle Fortpflanzungs- und Entwicklungsbiologie des Menschen

2. Allgemeine Grundlagen der medizinischen Genetik, klinischen Genetik und genetischen Diagnostik:
e Humangenetik mit besonderer Berilicksichtigung der formalen Genetik
o Genetik komplexer und multifaktorieller Erkrankungen
e Populationsgenetik
e klinische Genetik und Syndromologie
e genetische Diagnostik
e zytogenetische Diagnostik
o molekulargenetische Diagnostik mit molekulargenetischen Techniken
¢ |Indikationen und Besonderheiten der pr&- und postnatalen molekulargenetischen Diagnostik
e protein- und biochemische Diagnostik
e chromosomale, monogene und multifaktorielle Erbkrankheiten bzw. Krankheitsdispositionen
e Screening auf hereditére bzw. angeborene oder erworbene Erkrankungen
e Wirkung exogener Noxen vor, wahrend und nach der Schwangerschaft
e Besonderheiten der pradiktiven Diagnostik
e Prinzipien der invasiven und nicht-invasiven Pranataldiagnostik, Durchfiihrung, gesetzliche Regelungen
e Immungenetik unter besonderer Berticksichtigung des HLA-Systems
e Epigenetik
e Pharmakogenetik
3. Genetische Beratung
4. Genetische Statistik, genetische Epidemiologie und Populationsgenetik, Prinzipien der quantitativen Genetik
5. Umwelt- und arbeitsbedingte Risiken und Erkrankungen
6. Psychosomatische Medizin
7. Gesundheitsberatung, Pravention, Vorsorgemedizin und gesundheitliche Aufklérung
8.  Patientinnen- und Patientensicherheit
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9. Einschlégige Rechtsvorschriften fir die Ausiibung des arztlichen Berufes, insbesondere betreffend das
Sozial-, Fursorge- und Gesundheitswesen, einschliefdich entsprechender Institutionenkunde des
Osterrei chischen Gesundheitswesens und des Sozial versicherungssystems

10. Grundlagen der Dokumentation und Arzthaftung

11. Grundlagen der multidisziplindren Koordination und Kooperation, insbesondere mit anderen
Gesundheitsberufen und Mdglichkeiten der Rehabilitation

12. Gesundheitsdkonomische Auswirkungen &rztlichen Handelns

13. Ethik &rztlichen Handelns

B) Erfahrungen

1. Medizinisch-/klinisch genetische Diagnostik erblich bedingter Krankheiten, angeborener Fehlbildungen und
Fehlbildungssyndrome

2. Etablierung von Zellkulturen und deren Aufarbeitung inkl. Chromosomenanal ysen

3. Risikoberechnungen bei monogen bedingten Erkrankungen aufgrund von Stammbaumdaten bei Familien
mit autosomal dominantem und rezessivem sowie X-chromosomal rezessivem und dominantem Erbgang,
bei Familien mit multifaktoriell bedingten Erbkrankheiten sowie aufgrund der Vererbung gekoppelter
Marker

4.  Durchfiihrung von genetischer Beratung

5. Fachspezifische Qualitétssicherung und Dokumentation

C) Fertigkeiten Richtzahl

1. Klinisch-genetische Diagnostik erblich bedingter Krankheiten, angeborener Fehlbildungen 200
und Fehlbildungssyndrome

2. Befunderhebung und Risikoabschétzung bei:
e monogenen und komplexen Erbgéangen 100
e numerischen und strukturellen Chromosomenaberrationen 50
e molekulargenetischen Befunden 100

3. Genetische Beratungen einschliefdlich Erhebung der Familienanamnesein drei 400
Generationen und Erstellung einer epikritischen Beurteilung bei 50 verschiedenen
Krankheitsbildern:
e davon préadiktiv 25
e davon Tumorpréadispositionssyndrome 25

4.  Chromosomenanalysen:
e pranata einschlieflich aler Kultivierungs- und Pr8parationsschritte 100 (50)
e postnatal einschliefdlich aller Kultivierungs- und Préparationsschritte 200 (50)
e einschlieflich aler Kultivierungs- und Préparationsschritte 50

5. Molekulargenetische Analysen:
e prénatal 50
o einschliefdich aller erforderlichen Laborschritte 25
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postnatal (50 Loci)

500

einschliefflich aler erforderlichen Laborschritte

150

Fachspezifische Information und Kommunikation mit Patientinnen und Patienten und
Angehdrigen Uber Vorbereitung, Indikation, Durchfiihrung und Risiken von

Untersuchungen und Behandlungen

Schriftliche Zusammenfassung, Dokumentation und Bewertung von Krankheitsverlaufen
sowie der sich daraus ergebenden Prognosen (Fahigkeit zur Erstellung von Attesten,

Zeugnissen etc.)
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Sonderfach Schwer punktaushildung (27 M onate)

Modul 1: Kardiogenetik

Z

Kenntnisse

Genetische kardiologische Erkrankungen des Kindes-, Jugend- und Erwachsenenalters und ihre Ursachen

Kongenitale Herzfehlbildungen und Ihre Entstehung

Syndrome mit kongenitalen Herzfehlern bzw. kardiologischen Erkrankungen

I nterni stische Untersuchungsméglichkeiten bei kardiol ogischen Erkrankungen

Genetische Untersuchungen bel kardiologischen Erkrankungen bzw. kongenitalen Herzfehlern

Provokationstests

Operative Moglichkeiten bei kongenitalen Herzfehlern

Therapiemoglichkeiten bei kardiogenetischen Erkrankungen
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| CD-Implantation

Erfahrungen

Genetische Abklarung bei kardiogenetischen Erkrankungen

Aufkl&rung der Patientinnen und Patienten Uber Aussagekraft, Risiken und mogliche Konsequenzen der
genetischen Diagnostik bei kardiogenetischen Erkrankungen

C)

Fertigkeiten Richtzahl

Genetische Abklarung und Erstellung von Beratungsbriefen bei 25
Patientinnen/Patienten/Paaren mit kardiogenetischen Fragestellungen
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Modul 2: Neurogenetik

A) Kenntnisse

1.  Genetische bedingte neurologische und neuromuskulére Erkrankungen

2. Neurologische und klinische Diagnose von genetisch bedingten neurol ogischen und neuromuskul éren
Erkrankungen

3. Genetische Diagnose von genetisch bedingten neurologischen und neuromuskul &ren Erkrankungen

4. Eigenheiten der pradiktiven Diagnose und Beratung bei genetisch bedingten neurol ogischen und
neuromuskul &ren Erkrankungen

5. Therapiemdglichkeiten bei genetisch bedingten neurol ogischen und neuromuskul@ren Erkrankungen

B) Erfahrungen

1. Klinische Diagnose von genetisch bedingten neurologischen und neuromuskul@ren Erkrankungen in allen
Altersgruppen

2. Genetische Diagnose von genetisch bedingten neurol ogischen und neuromuskuldren Erkrankungen

3. Préadiktiven Diagnose und Beratung bei genetisch bedingten neurol ogischen und neuromuskuléren
Erkrankungen

4,  Aufklérung der Patientinnen und Patienten tber Aussagekraft, Risiken und mogliche K onsequenzen der
genetischen Diagnostik bei neurogeneti schen/neuromuskul@&ren Erkrankungen

C) Fertigkeiten Richtzahl

1. Genetische Abklarung und Erstellung von Beratungsbriefen bei 25

Pati entinnen/Pati enten/Paaren mit neurogeneti schen/neuromuskul dren Erkrankungen
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Modul 3: Pr&- und Perinatalgenetik

A) Kenntnisse

1. Pr& und perinatal diagnostizierbare genetische Erkrankungen

2. Invasive und nicht-invasive Untersuchungsmaglichkeiten der pr&- und perinatal auftretenden genetischen
Erkrankungen

3. Préanatale therapeutische Eingriffe

4. Pranatale Ultraschallverénderungen bei genetischen Erkrankungen

5. Prénatale Syndromabklarung

6. Medizinische Indikation bei Interruptio

7.  Postpartale genetische Abklarung

8.  Methoden und Techniken der Pranatalmedizin

9. Risiken und rechtliche Grundlagen der Pranatal diagnostik

10. Fetales Transfusionssyndrom

11. Mehrlingsschwangerschaft

B) Erfahrungen

1. Pranatale Screeningmethoden

2. Aufklarung der Patientinnen und Patienten Uber prénatale Screening- und Untersuchungsmethoden

3. Aufklérung der Patientinnen und Patienten Uber M églichkeiten, Risiken und mdgliche Konsequenzen der
Prénataldiagnostik

C) Fertigkeiten Richtzahl

1. Genetische Abklarung und Erstellung von Beratungsbriefen bei 25

Patientinnen/Patienten/Paaren mit pré-/perinatal diagnostischen Fragestellungen

6von9




Modul 4: Reproduktionsgenetik

A)

Kenntnisse

Genetische Ursachen der mannlichen und weiblichen Infertilitét bzw. des unerfiillten Kinderwunsches und
Abortus habitualis

Untersuchungsmdglichkeiten zur Abklérung der mannlichen und weiblichen Infertilitét bzw. des unerfillten
Kinderwunsches und Abortus habitualis

Ablauf und Methoden/Techniken der assistierten Reproduktion

Genetische Risiken der assistierten Reproduktion

Grundlagen der Praimplantati onsdiagnostik

Kryokonservierung von Ovargewebe, Eizellen, Befruchtungsprodukten und Spermien

Spermiogramm

Eizellspende, Samenspende
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Fortpflanzungsmedizingesetz

Erfahrungen

Fachspezifische Interpretation der Ergebnisse eines Spermiogramms

Reproduktionsmedizinische Techniken (z. B. Insemination, IVF, ICSI, Embryotransfer)

Aufkl&rung der Patientinnen und Patienten Uber Mdglichkeiten und Risiken der assistierten Reproduktion

Pl P

Aufkl&rung der Patientinnen und Patienten Uber Untersuchungsmaglichkeiten zur Abklérung der
mannlichen und weiblichen Infertilitét bzw. des unerfillten Kinderwunsches und Abortus habitualis

Aufkl&rung der Patientinnen und Patienten Uber Mdglichkeiten, Risiken und mdgliche Konsequenzen der
Préimplantationsdiagnostik

Techniken der Pranataldiagnostik

C)

Fertigkeiten Richtzahl

Genetische Abklarung und Erstellung von Beratungsbriefen bei 25
Pati entinnen/Pati enten/Paaren mit mannlicher bzw. weiblichen Infertilitét bzw.
unerfulltem Kinderwunsches oder Abortus habitualis

7von9




Modul 5: Stoffwechselgenetik

A) Kenntnisse

1.  Stoffwechselwege beim Menschen

2. Genetisch bedingte Stoffwechselkrankheiten

3. Klinische, metabolische und enzymatische Diagnose von genetisch bedingten Stoffwechselkrankheiten
einschliefdlich Neugeborenenscreening

4.  Genetische Diagnose von genetisch bedingten Stoffwechselkrankheiten

5.  Préanatale Diagnose und Beratung bei genetisch bedingten Stoffwechselkrankheiten

6. Therapiemdglichkeiten bei genetisch bedingten Stoffwechselkrankheiten

B) Erfahrungen

1. Klinische, metabolische und enzymatische Diagnose von genetisch bedingten Stoffwechselkrankheiten
einschliefdlich Neugeborenenscreening

2. Genetische Diagnose von genetisch bedingten Stoffwechselkrankheiten

3. Diagnose und Beratung bei genetisch bedingten Stoffwechselkrankheiten einschliefdlich fachspezifischer
Prénataldiagnostik

4.  Aufklérung der Patientinnen und Patienten Uber Aussagekraft, Risiken und mogliche K onsequenzen der
genetischen Diagnostik bel genetisch bedingten Stoffwechselkrankheiten

C) Fertigkeiten Richtzahl

1. Genetische Abklarung und Erstellung von Beratungsbriefen bei 15
Patientl nnen/Pati enten/Paaren mit genetisch bedingten Stoffwechselkrankheiten

2.  Erstellung von Befundberichten zur Diagnose von erblichen Stoffwechselkrankheiten 50
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Modul 6: Tumorgenetik

Kenntnisse

Solide und hédmatol ogische Tumorerkrankungen durch somatische Mutationen

Tumorpradispositionssyndrome durch konstitutionelle M utationen

Bedeutung von M utationen, Chromosomenanomalien und Epigenetik fir die Tumorentstehung

Klassifikation von Tumorerkrankungen

Normale und pathol ogische Hamatopoese

Klinische Diagnose von soliden und hdmatol ogische Tumorerkrankungen
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Zytogenetische, molekularzytogeneti sche und molekul argenetische Diagnostik von soliden und
hématol ogischen Tumorerkrankungen

8. Prédiktive Diagnose und Beratung bei durch konstitutionelle M utationen bedingten
Tumorpradispositionssyndromen

9.  Therapeutische Mdglichkeiten bei soliden und hdmatol ogischen Tumorerkrankungen

10. Vorsorgemal3nahmen bel Tumorpradispositionssyndromen

11. Residuae Erkrankung

B) Erfahrungen

1. Fachspezifische Diagnose von soliden und hdmatol ogischen Tumorerkrankungen

2. Interdisziplindre zytogenetische, molekul arzytogenetische und molekulargenetische Diagnostik von soliden
und hédmatol ogischen Tumorerkrankungen

3. Prédiktive Diagnose und Beratung bei genetisch bedingten Tumorpradispositionssyndromen

4.  Aufklérung der Patientinnen und Patienten tber Aussagekraft, Risiken und mogliche K onsequenzen der
genetischen Diagnostik bei soliden und hdmatol ogischen Tumorerkrankungen bzw.
Tumorpradispositionssyndromen

C) Fertigkeiten Richtzahl

1.  Genetische Abklérung und Erstellung von Beratungsbriefen bei Patientl nnen/Paaren mit 30
Tumorpradispositionssyndromen

2. Interdisziplindre zytogenetische/mol ekul arzytogeneti sche/mol ekul argenetische Diagnostik 50

bei Patientinnen und Patienten mit hdmatologischen Erkrankungen bzw. soliden Tumoren
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