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Einleitung
Sobald die Diagnose einer genetisch bedingten Erkrankung gestellt wird, hat sie nicht 
nur Auswirkungen auf den Patienten selbst, sondern auch auf seine gesunden 
Verwandten, die dadurch formalgenetisch eine erhöhte Erkrankungswahrscheinlichkeit 
haben. Spätmanifeste neurodegenerative Krankheiten stellen, ähnliche wie hereditäre 
Krebserkrankungen oder auffällige Befunde der Pränataldiagnostik, eine besondere 
Herausforderung an die Humangenetische Beratung dar. Es sind vor allem 
Copingstrategien, die mit den Ratsuchenden erarbeitet werden müssen, um einer 
möglichen Anpassungs- oder Verbitterungsstörung oder posttraumatischen 
Belastungsreaktion entgegenzuwirken 

Methode
Es wird aus der 16-monatigen Erfahrung einer Humangenetischen Praxis mit dem 
Schwerpunkt Psycho-/Neuro-Genetik berichtet. 150 familiäre Beratungsfälle werden 
hinsichtlich der Beratungsproblematik untersucht und der ICD10 zugeordnet, wobei in 
einzelnen Beratungssituationen mehrere Krankheitsbilder angesprochen wurden.

Im Vergleich zu Humangenetischen Praxen ohne Schwerpunkt spielen in der 
Psycho-/ Neuro-Genetischen Schwerpunktpraxis die traditionellen Fragen der 
Reproduktion (Kinderwunsch, Beratung in der Schwangerschaft, 
Pränataldiagnostik) nur eine untergeordnete Rolle (<10% der Beratungsfälle). 
Die traditionelle Aufgabe der Humangenetischen Beratung hat sich von der 
Mitteilung rein statistischer Zahlen zur Wiederholungswahrscheinlichkeit 
bestimmter mendelnder Krankheiten zu einem integrativen Bestandteil in der 
Diagnostik und psychotherapeutischen Mitbetreuung der Patienten entwickelt.

Die psychosozialen Auswirkungen einer molekulargenetisch gesicherten 
Diagnose werden oft unterschätzt. Zum Einen endet damit für die Patienten 
eine diagnostische Odyssee, die Krankheit bekommt einen Namen und ist 
„begreifbar“, die Prognose einschätzbar, der Schrecken und die Angst vor 
dem Unbekannten sind genommen. Zum Anderen werden Sorgen, Ängste 
und Schuldgefühle um die Weitergabe einer „Erbkrankheit“ bzw. eines 
„Gendefektes“ artikuliert, der sich sowohl bei Geschwistern als auch Kindern 
auswirken kann.

Bei der genetischen Prädiktivdiagnostik finden sich unterschiedliche 
Copingstrategien zwischen Krebs gefährdeten und neurodegenerativ 
(Huntiongton-Krankheit, Heredoataxien) gefährdeten Personen, auf die der 
Autor in mehreren Publikationen hingewiesen hat. Eine Erklärung für 
unterschiedliche Copingmuster liegt in der Nicht-Heilbarkeit und dem (fast) 
hilflosen Ausgesezt-Sein der Progredienz und Pflegebedürftigkeit bei der 
Neurodegeneration und den prophylaktischen Möglichkeiten und somit guten 
Heilungschancen bei hereditären Krebserkrankungen.

Humangenetische Beratung ist weit mehr als die reine Informationsmitteilung; 
sie erfüllt wichtige therapeutische Aufgaben, indem sie individuell meist 
erhöht eingeschätzte Wahrscheinlichkeiten objektiviert, Ängste mindert und 
Schuldgefühle abbaut. Humangenetische Beratung kann somit als eine 
spezifische Form der Gesprächstherapie und Psychoedukation aufgefasst 
werden.
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Ergebnisse

Abb. 1: Anzahl der Personen aus Familien, der Humangenetischen Beratungen und der Krankheitsbilder in einem 16-
monatigen Beobachtungszeitraum. Daraus ergibt sich eine durchschnittliche Anzahl von 1,8 Beratungen pro Person.

Personen                        Familien                        Beratungen                 Krankheitsbilder
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Abb. 2: Häufigkeitsverteilung der Krankheiten (nach ICD10-Gruppen), die zur Inanspruchnahme der Humangenetischen 
Beratung führten.

Abb. 3: Häufigkeit der Krankheiten (nach ICD10-Gruppen) in Bezug auf die Rat suchenden Personen.

Abb. 4: Häufigkeit der Krankheiten (nach ICD10-Gruppen) in Bezug auf die Herkunftsfamilien der Rat suchenden 
Personen.

Abb. 5: Anteil ausgewählter Krankheitsbilder aus der ICD-Gruppe G (neurologische Erkrankungen; n = 88).

Abb. 6: Psychische und Verhaltensstörungen (ICD-Gruppe F), die Gegenstand der Humangenetischen Beratung waren 
(n = 16).
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33,2Psychische + neurologische KrankheitenF+G

28,1Neurologische ErkrankungenG

5,1Psychische ErkrankungenF

2,2sonstiges-

3,8Atopische ErkrankungenT78

13,7Anomalien, Fehlbildungen, ChromosomenstörungenQ

8,6ReproduktionsstörungenN, O

14,1Hormonelle und StoffwechselkrankheitenE

11,5Kardiovaskuläre Erkrankungen, GerinnungsstörungenD

12,8Krebserkrankungen, NeoplasienC, D, Z80

%KrankheitsgruppeICD10

37,41Psychische + neurologische KrankheitenF+G

31,65Neurologische ErkrankungenG

5,76Psychische ErkrankungenF

2,52sonstiges-

4,32Atopische ErkrankungenT78

15,47Anomalien, Fehlbildungen, ChromosomenstörungenQ

9,71ReproduktionsstörungenN, O

15,83Hormonelle und StoffwechselkrankheitenE

12,95Kardiovaskuläre Erkrankungen, GerinnungsstörungenD

14,39Krebserkrankungen, NeoplasienC, D, Z80

%KrankheitsgruppeICD10

69,33Psychische + neurologische KrankheitenF+G

58,67Neurologische ErkrankungenG

10,67Psychische ErkrankungenF

4,67sonstiges-

8,00Atopische ErkrankungenT78

28,67Anomalien, Fehlbildungen, ChromosomenstörungenQ

18,00ReproduktionsstörungenN, O

29,33Hormonelle und StoffwechselkrankheitenE

24,00Kardiovaskuläre Erkrankungen, GerinnungsstörungenD

26,67Krebserkrankungen, NeoplasienC, D, Z80

%KrankheitsgruppeICD10

11,4Muskeldys- / atrophie, Myotonie, periodische 
Lähmung

13,6Huntington-Krankheit u. a. EPS

13,6Hereditäre Spinalparalyse

45,5Heredoataxie

Relativer Anteil (%)Krankheit

6,2ADHSF90.0

37,5n. n. bez. EntwicklungsstörungF89

6,2Leichte IntelligenzminderungF70.1

6,2ZwangshandlungenF42.1

6,2Rezidivierende depressive StörungF33.9

6,2Bipolare StörungF31.8

6,2Katatone SchizophrenieF20.2

6,2Schädlicher Gebrauch von TabakF17.1.

12,5AlkoholabhängigkeitF10.2

6,2Organische PersönlichkeitsstörungF07.8
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