Ordnung fir die Weiterbildung zur Fachhumangenetikerin (GfH) /
zum Fachhumangenetiker (GfH)

Abschnitt B:
Gegenstandskatalog

1. Weiterbildungszeiten

- Mindestens 60 Monate bei einem
Weiterbildungsbefugten (gemaB §
4) an einer zugelassenen Weiterbil-
dungsstatte (gemaB § 5), und zwar

- 24 Monate in einem molekularge-
netischen Diagnostiklabor, 24 Mo-
nate in einem zytogenetischen Dia-
gnostiklabor und 12 Monate in ei-
nem humangenetisch-diagnosti-
schen Labor der Wahl.

- Bis zu 12 der 24 Monate in einem
zytogenetischen Diagnostiklabor
kdnnen in einem tumorzytogeneti-
schen Diagnostiklabor abgeleistet
werden.

- GemaB § 5 Abs. 1 kdnnen insge-
samt 24 Monate der Weiterbildung
an nicht-universitaren Einrichtun-
gen (z.B. in einer weiterbildungsbe-

fugten Arztpraxis) abgeleistet wer-
den.

2. Ausbildungsinhalte
2.1 Aligemeine Grundkenntnisse

- Allgemeine Anatomie und Physiolo-
gie des Menschen

- Atiologie, Pathophysiologie und
Pathogenese von Krankheiten

- Grundlagen der Zellbiologie

- Grundlagen der allgemeinen
Genetik und der Humangenetik

- Medizinische Terminologie
- Grundlagen der Epidemiologie

- Grundlagen der Statistik und
allgemeinen Informatik

- Grundkenntnisse Uber ethische
und gesetzliche Richtlinien

2.2. Fachgrundkenntnisse
- Prinzipien der Zellkulturtechniken

- Prinzipien der molekularbiologi-
schen Techniken

- Prinzipien der zytogenetischen und
molekularzytogenetischen Techni-
ken

- Prinzipien der biochemischen
Techniken

- Prinzipien der Humangenetischen
Beratung

- Monogene, mitochondriale und
multifaktorielle Vererbung

- Segregationsanalyse, Kopplungs-
analyse

- Grundlagen der Populationsgenetik
- Prinzipien der Pharmakogenetik

- Chromosomal bedingte Erbkrank-
heiten

2.3 Spezifische Kenntnisse
und Fahigkeiten

- Laborfihrung und Organisation,
einschlieBlich Personalfihrung, Ar-
beits- und Sozialpsychologie

- Laborsicherheit, einschlieBlich gen-
technischer und strahlentechni-
scher MaBnahmen, Verhalten in
Ausnahmensituationen, Hygiene
und andere MaBnahmen (Unfélle,
Infektionen, Vergiftungen)

- Umgang mit Probenmaterial, ein-
schlieBlich Entnahmetechniken,
Probentransport und Kenntnis von
Faktoren, die das Untersuchungs-
resultat beeinflussen/verféalschen
kénnen. Probenidentifikation und
—handling, Probenlagerung (Kurz-
und Langzeit) und - entsorgung

- Etablierung diagnostischer Techni-
ken und Evaluation von Methoden
und Geraten, einschlieBlich Be-
stimmung von Sensitivitat, Spezi-
fitat und Plausibilitat, Ubertragung
manueller Methoden auf Automa-
ten, Erstellung von Arbeitsanleitun-
gen und Bedienungsvorschriften,
Fehlersuche

- Abrechnungswesen (EBM, GOA,
DKGNT), EDV, einschlieBlich Orga-
nisation und Arbeitsablauf, Daten-

sicherung, Archivierung, Schwach-
stellenanalyse und Fehlersuche

- Meldepflichten, Meldewesen, Da-

tenschutz

- Indikationsstellung, kritische Be-

wertung der &rztlichen Indikations-
stellung, auch unter Berlcksichti-
gung / Abwagung der Kostensitua-
tion im Gesundheitswesen

- Differentialdiagnostik
- Présymptomatische Diagnostik

- Méglichkeiten, Methoden und Risi-

ken der prénatalen Diagnostik

- Zytogenetische / tumorzytogeneti-

sche Diagnostik: Symptomatik und
Nosologie der wichtigsten Chromo-
somenstérungen; Auswirkungen
von numerischen und strukturellen
Chromosomenaberrationen, ein-
schlieBlich maligner Erkrankungen;
Zellkultur aus verschiedenen Ge-
weben, Chromosomenpréparation,
-farbung und -analyse sowie der
molekularen Zytogenetik; Chromo-
somendiagnostik, ISCN, Ursachen,
Entstehung und Verlauf von Tumor-
erkrankungen; Tumorzytogenetik;
Diagnostik von Tumorerkrankun-
gen; Tumorklassifikation

- Molekulargenetische Diagnostik:

Ursachen, Entstehung und Wirkung
von Mutationen; Symptomatik und
Nosologie der hdufigen monoge-
nen und komplexen Krankheiten;
indirekte Gendiagnose mittels Seg-
regationsanalyse gekoppelter Mar-
ker; direkte Nachweise von Gen-
mutationen

- Biochemische Diagnostik: Nach-

weis von Proteinen mittels polyklo-
naler und monoklonaler Antikdrper,
Immunoblotting

- Familienanamnese und Erstellung

von Stammb&umen

- Berechnung und Einsché&tzung von

genetischen Risiken

- Wirkung exogener Noxen hinsicht-

lich Mutagenese, Tumorgenese und
Teratogenese
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- Abfassen von Befundberichten und
humangenetischen Gutachten

- Zusammenfassende Darstellung
der Laborergebnisse und Mitteilung
der Befunde

- MaBnahmen der Qualitatssiche-
rung, einschlieBlich interne und ex-
terne Qualitatskontrollen, Plausibi-
litatskontrollen, Teilnahme an ex-
ternen QualitatskontrollmaBnah-
men, die in der Zentralen Liste
Ringversuche (www.gentechnik.
gv.at/gentechnik/B1/_Orientierung/
gen_10678.html) aufgeflihrt sind.

- Empfehlungen und Leitlinien der
GfH.

3. Definierte Untersuchungs-
verfahren mit Richtzahlen

3.1 Zytogenetik / Tumorzytogenetik

Richtzahlen
50 Vorbereiten, Ansetzen und
Durchfiihren von Zellkulturen,
inkl. Chromosomen prépara-
tion, Darstellung von Banden-
mustern.
Mikroskopische Analysen von
Metaphase-Chromosomen,
Abfassen von Befundbriefen,
davon mindestens 100 prana-
tale (bzw.postnatale) Diagno-
sen.
mindestens 50
Molekulare Zytogenetik an
Interphase und Metaphasech-
romosomen (Vorbereitung und
Durchfiihrung bei mindestens
4 Indikationen).
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3.2 Molekulare Genetik

Richtzahlen

50 Aufarbeitung und Analyse von
Nukleinsduren (inkl. DNA /
RNA-Isolation, PCR, Southern
Blot, Sequenzierung)
Direkte (differentielle / pra-
symptomatische) Gendiagno-
stik (5 Genloci), einschlieBlich
des Abfassens von Befund-
briefen, davon mindestens 10
pranatale Diagnosen.

400
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10 Indirekte Gendiagnostik, ein-
schlieBlich biomathemati-
scher Auswertung und hu-
mangenetischer Begutach-
tung.

3.3 Wahljahr
- Falls Wahljahr aus 3.1 oder 3.2 erho-
hen sich Richtzahlen entsprechend.

- Fur Richtzahlen bei Wahljahr, das
nicht unter 3.1 oder 3.2 féllt, ist
Ricksprache mit der Kommission
erforderlich.

3.4 Teilnahme an externen
QualitatssicherungsmaBnahmen
(Ringversuche)

Richtzahlen

2 Zytogenetik / Tumorzytogene-
tik /Molekulare Zytogenetik

4 Molekulare Genetik
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