
Einleitung
Zur kassenärztlichen Leistung einer
genetischen Beratung nach der Ziffer
173 EB gehört die Abfassung eines
sog. „wissenschaftlich begründeten
humangenetischen Gutachtens“. Von
verschiedenen Seiten wird gelegent�
lich kritisiert, dass die übliche Praxis
der Umsetzung dieser Leistung den
Anforderungen der Leistungsbe�
schreibung nicht entspricht. Insbe�
sondere wurde die Frage gestellt, ob
diejenigen schriftlichen Stellungnah�
men und Zusammenfassungen, die
als humangenetische Gutachten er�
stellt und herausgegeben werden, tat�
sächlich die inhaltlichen und formalen
Kriterien für ein medizinisches Gut�
achten erfüllen. In konkreten Fällen
wurde die Abrechenbarkeit der Ziffer
173 EBM in Frage gestellt. Deshalb
wurde von betroffenen Kolleginnen
und Kollegen an die Deutsche Gesell�
schaft für Humangenetik e. V. die Bit�
te herangetragen, grundsätzlich zur
Frage des humangenetischen Gut�
achtens im Kontext der Ziffer 173
EBM Stellung zu nehmen und in die�
sem Zusammenhang möglichst auch
Kriterien zu benennen, welche im Hin�
blick auf die Form und die Inhalte ei�
ner schriftlichen ärztlichen Stellung�
nahme erfüllt sein müssen, damit die�
se als humangenetisches Gutachten
im Sinne der Ziffer 173 EBM gelten
kann.

Der Begriff des Gutachtens und
seine Interpretation im Kontext
der Ziffer 173 EBM als
„humangenetisches Gutachten“
Unter einem Gutachten wird die von
einem Sachverständigen abgegebene
Beurteilung eines Sachverhalts ver�
standen. Insofern kann jede ärztliche
Meinungsäußerung als medizinisches
Gutachten verstanden werden (Han�
sen 1991). In einer etwas engeren De�
finition wird das medizinische Gut�
achten als die Anwendung medizini�
scher Kenntnisse und Erfahrungen
auf einen Einzelfall im Hinblick auf
eine meist aus rechtlichen Gründen
notwendige Fragestellung betrachtet
(Dörfler et al. 2003). Während die
ärztliche Tätigkeit allgemein auf die
Heilung und Verhütung von Krankhei�
ten gerichtet ist, geht es beim Gut�
achten in der Regel um die Definition
materieller Ansprüche aus körper�
lichen und seelischen Schäden (Han�
sen 1991). Auftraggeber sind bei me�
dizinischen Gutachten meist Dritte
wie Sozialversicherungen, Gerichte,
Prozessbeteiligte etc..

Unter den verschiedenen Gutachten�
formen stellt das freie, wissenschaft�
lich begründete Gutachten die größ�
ten Anforderungen an den Arzt. In ei�
nem umfangreicher angelegten
Schriftsatz werden hier die Fragen
des Auftraggebers untersucht und
schließlich beantwortet. Die zu wäh�
lende Form eines Gutachtens ist da�
bei abhängig vom Inhalt des Auftrags.
Umfang und Inhalt der Ausführungen
sind damit aber nicht vorgegeben,
sondern werden vom Sachverständi�
gen selbst bestimmt, ebenso wie Art

und Umfang der Informationen, die er
als Voraussetzung für die Erstellung
des Gutachtens nutzen möchte (Dörf�
ler et al. 2003). Dennoch haben sich
auch für die sog. „freien“ Gutachten
bestimmte vorgefertigte Formulierun�
gen und Gliederungen eingebürgert.
Als wesentliches Merkmal eines Gut�
achtens bleibt aber, dass es eine wis�
senschaftliche Schlussfolgerung ent�
hält, wodurch es sich z. B. vom Attest
oder einfachen Befundbericht unter�
scheidet. Wenn also wissenschaftli�
che Schlussfolgerungen oder diagno�
stische Beurteilungen erforderlich
sind, handelt es sich im Rechtssinn
um ein Gutachten (Rieger 1984, Rz.
733, zitiert nach Lippert 2003).

Nun handelt es sich bei den kassen�
ärztlichen Leistungen nach den Zif�
fern 171�173 EBM (Einheitlicher Be�
wertungsmaßstab 2001) nicht um
Gutachten im üblichen Sinn. Weder
ist der Auftraggeber ein Dritter wie in
der Regel bei sonstigen medizini�
schen Gutachten, noch geht es um
eine rechtliche Fragestellung. Hierin
unterscheidet sich die Auftragsertei�
lung bei der genetischen Beratung
von derjenigen bei sonstigen medizi�
nischen Gutachtenaufträgen. Die In�
dikation ist vielmehr eine medizini�
sche Fragestellung, bei der es um Di�
agnose, Prognose, ggf. auch um Prä�
vention und Therapie geht. Der in der
umfangreichen Leistungsbeschrei�
bung enthaltene Begriff des „human�
genetischen Gutachtens“ ist nicht
weiter definiert. Er ist deshalb inter�
pretationsbedürftig. Eine Praxis, in
der das humangenetische Gutachten
in einer für die Ratsuchenden ver�
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ständlichen Form abgefasst und pri�
mär an sie gerichtet ist, kann also
nicht von vorneherein als unvereinbar
mit der Leistungsbeschreibung der
Ziffer 173 EBM angesehen werden.
Im übrigen hat der beratende Arzt zu�
nächst auch die Schweigepflicht
gegenüber dem überweisenden Arzt
zu wahren. Weiterhin muss gefragt
werden, ob der eigentliche „Auftrag�
geber“ tatsächlich der überweisende
Arzt und nicht vielmehr der Patient
ist. Art und Umfang des Auftrags wer�
den in der genetischen Beratung
letztlich zusammen mit dem Patienten
festgelegt, mit welchem der Arzt ei�
nen Behandlungsvertrag eingegangen
ist. Damit ist der Patient letztlich als
„Auftraggeber“ anzusehen und be�
stimmt (mit), wie weit er bzw. sie be�
raten und untersucht werden soll. Die
Berechtigung bzw. Verpflichtung, dem
„Auftraggeber“ alles mitzuteilen, was
zum „Gutachtenauftrag“ gehört, be�
steht also nur gegenüber dem Patien�
ten, nicht jedoch gegenüber dem
überweisenden Arzt. Der Überwei�
sungsauftrag entbindet den beraten�
den Arzt also nicht von der Schweige�
pflicht gegenüber dem überweisen�
den Arzt. Von dieser Schweigepflicht
kann der beratende Arzt nur durch
den Patienten selbst entbunden wer�
den, was in der Regel auch erfolgt.
Insofern widerspricht die Praxis, das
„humangenetische Gutachten“ primär
an den Patienten zu richten, nicht nur
nicht der Leistungsbeschreibung,
vielmehr erfüllt sie einen wichtigen
Zweck auch unter den Kriterien, die
an sonstige wissenschaftliche Gut�
achten gelegt werden.

Die formale und inhaltliche
Ausgestaltung eines
„humangenetischen Gutachtens“

Äußere Form
Die äußere Form des humangeneti�
schen Gutachtens kann wie bei jedem
anderen Gutachten auch vom behan�
delnden Arzt frei gewählt werden.
Verständlichkeit, Lesbarkeit, die Ver�
wendung wissenschaftlicher Termino�
logie, eventuelle Gliederungen, der
Umfang wissenschaftlicher Begrün�
dungen oder die Länge des Gutach�
tens sind Kriterien, über deren An�

wendung bzw. Umsetzung der Arzt im
Einzelfall selbst entscheiden muss.
Der Behandlungsauftrag in der gene�
tischen Beratung ist jedoch in der Re�
gel von der Art, dass eine allgemein�
verständliche Darstellung und über�
sichtliche Gliederung zur Erreichung
des Behandlungsziels erforderlich
sind. Der Umfang der Darstellung hat
sich hieran ebenfalls zu orientieren.
So sind z. B. ausführliche wissen�
schaftliche Diskussionen, ggf. mit Li�
teraturzitaten, nicht erforderlich, um
das humangenetische Gutachten als
„Gutachten“ zu qualifizieren. Auch
dann, wenn die wissenschaftlichen
Daten, auf deren Grundlage für den
Einzelfall Aussagen gemacht werden,
im Detail nicht diskutiert werden,
kann eine entsprechende ärztliche
Stellungnahme als „wissenschaftlich
begründetes humangenetisches Gut�
achten“ angesehen werden. Selbst
wenn diese Stellungnahme einleitend
als „Zusammenfassung des Bera�
tungsgesprächs“ bezeichnet wird,
verliert sie nicht ihren Gutachtenchar�
akter, solange sie auf den Einzelfall
bezogene, wissenschaftlich begrün�
dete Schlussfolgerungen enthält.

Inhalt
Entsprechend dem Behandlungsauf�
trag in der genetischen Beratung (s.
hierzu auch die Leitlinien zur geneti�
schen Beratung (Berufsverband
1996)) sollte das humangenetische
Gutachten folgende Inhalte abde�
cken:

– eine Zusammenfassung des Bera�
tungsanlasses und der Fragestel�
lung;

– eine Zusammenfassung der Eigen�
anamnese und Vorbefunde in einer
der Fragestellung und dem Bera�
tungsziel angemessenen Genauig�
keit und Ausführlichkeit; 

– eine Zusammenfassung der Fami�
lienanamnese über mindestens 3
Generationen in einer der Fragestel�
lung und dem Beratungsziel ange�
messenen Genauigkeit und Aus�
führlichkeit;

– eine Zusammenfassung der persön�
lich erhobenen Befunde (körper�
licher Untersuchungsbefund, ggf.
Laborbefunde);

– eine dem Beratungsanlass und der
Fragestellung angemessene Zu�
sammenfassung der medizinisch�
genetischen Informationen betref�
fend das in Frage stehende Krank�
heitsbild;

– eine auf die Fragestellung bezoge�
ne zusammenfassende Interpreta�
tion der Anamnese und (Vor)Befun�
de;

– eine auf die Situation des Patienten
bezogene Interpretation der wissen�
schaftlichen Daten zu einem Krank�
heitsbild sowie zu den eventuell in
Frage stehenden diagnostischen
präventiven und therapeutischen
Möglichkeiten einschließlich der
Konsequenzen eventueller weiterer
Maßnahmen; ggf. einschließlich ei�
ner Aussage zu den persönlichen
Erkrankungsrisiken bzw. denjenigen
von Kindern oder sonstigen Ange�
hörigen;

– ggf. eine Feststellung darüber, ob
und warum auf bestimmte Auffällig�
keiten in Anamnese und Befund
nicht eingegangen wird;

– ggf. eine zusammenfassende Beur�
teilung und kurzgefasste Stellung�
nahme zum weiteren Vorgehen.

Umfang und Ausführlichkeit
Je nach Fragestellung bzw. Behand�
lungs� und Untersuchungsauftrag
sind die genannten Punkte mehr oder
weniger ausführlich abzuhandeln. Die
Verantwortung für die Angemessen�
heit des Gesamtumfangs des human�
genetischen Gutachtens sowie die
Angemessenheit der Ausführlichkeit
des Eingehens auf einzelne Punkte
der genannten Inhalte im Einzelfall
obliegt dem beratenden Arzt. Nur er
bzw. sie kann entscheiden, welche
Darstellung im Einzelfall zur Errei�
chung des Ziels einer genetischen
Beratung erforderlich ist. Dies betrifft
auch die Verwendung von Textbau�
steinen, die ein humangenetisches
Gutachten nicht per se als Gutachten
disqualifizieren. Die Verwendung
beinhaltet in jedem Einzelfall eine Ent�
scheidung über die Richtigkeit und
Angemessenheit im Einzelfall und ist
insofern Bestandteil des gutachter�
lichen Abwägungsprozesses. Die Fa�
milienanamnese wird obligatorisch
detailliert über mindestens 3 Genera�
tionen erhoben und in einer Stamm�
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baumskizze dokumentiert. Dieser
Stammbaum sollte alle zur formalge�
netischen Interpretation notwendigen
Daten enthalten und ist Bestandteil
der Patientenakte. Er muss jedoch
nicht in allen Details im Gutachten
wiedergegeben werden sondern nur
so ausführlich, wie dies zum Ver�
ständnis der medizinisch�genetischen
Interpretation erforderlich ist. 

Wenn das humangenetische Gutach�
ten einleitend als Zusammenfassung
dessen bezeichnet wird, was in der
genetischen Beratung besprochen
wurde, sollten darüber hinaus gehen�
de Aussagen auch als solche charak�
terisiert werden.

Zur Frage eines Mustergutachtens
Aus dem oben Gesagten ergibt sich,
dass die Erstellung von „humangene�
tischen Mustergutachten“ nicht sinn�
voll ist. Die Inhalte ergeben sich im
Wesentlichen aus der Leistungsbe�
schreibung und den Leitlinien zur ge�
netischen Beratung und sind entspre�
chend dem jeweiligen Auftrag einer
genetischen Beratung individuell an�
zuwenden bzw. zu modifizieren. Eine
übersichtliche Gliederung sowie
Überschriften zu Absätzen mit be�
stimmten Inhalten erscheint im Ver�
gleich zu den früher üblichen fortlau�
fenden Texten empfehlenswert. Hier�
zu könnte ein Vorschlag gemacht
werden, der dann aber immer wieder
individuell anzupassen wäre.

Weitere Anmerkungen zum Begriff
des Gutachtens im Kontext von
Humangenetik und genetischer
Beratung

Historische Anmerkungen
Das „humangenetische Gutachten“,
so wie es in der heutigen medizini�
schen Praxis erstellt wird, wird gele�
gentlich auch als „Beratungsbrief“
bezeichnet, da es die Inhalte der ge�
netischen Beratung wiedergibt. Wie
oben dargelegt erfüllt es jedoch die
wesentlichen Merkmale eines medizi�
nischen Gutachtens und verlangt
deshalb nach einer entsprechenden
Bewertung. Der Gutachten�Begriff ist
1975 erstmals in die Leistungsbe�
schreibung der Ziffer für genetische

Beratung aufgenommen worden, um
eine angemessene Bewertung der
ärztlichen Beratungsleistung und ih�
rer schriftlichen Zusammenfassung zu
gewährleisten, die seinerzeit vor allem
in der Bewertung von Chromosomen�
befunden und/oder anamnestischen
Angaben bestand. Als „Auftraggeber“
wurden schon damals nicht Institutio�
nen oder dritte Personen, sondern die
Patienten selbst verstanden, ohne
dass sich dadurch etwas an dem An�
spruch an das „Gutachten“ als eine
„bewertende Information“ geändert
hätte.

Vergleich EBM und GOÄ
In der GOÄ sind die Beratungs�Lei�
stung und die Gutachten�Leistung
getrennt bewertet. Es wäre grund�
sätzlich überlegenswert, diese Lei�
stungen auch im EBM auch zu tren�
nen.

Anmerkung zur Ziffer 171 EBM
In der Ziffer 171 ist von einer „wissen�
schaftlich begründeten humangeneti�
schen Stellungnahme“ die Rede. Die�
se Formulierung impliziert offensicht�
lich einen niedrigeren Standard der
Anforderungen an entsprechende
Schreiben. Unabhängig von der son�
stigen Problematik dieser Ziffer, wel�
che darin begründet liegt, dass sie
sich in der sonstigen Leistungsbe�
schreibung weitgehend mit derjenigen
der Ziffer 173 deckt, aber um ein Viel�
faches niedriger bewertet wird, kann
an dieser Stelle festgehalten werden,
dass für entsprechende Schreiben
nach Ziffer 171 die oben für ein Gut�
achten aufgeführten Anforderungen
nicht wie für die Ziffer 173 EBM erfüllt
sein müssen. Die zukünftigen Leistun�
gen „Humangenetische Beratung“ im
Kontext von Mutterschaftsvorsorge,
Empfängnisregelung und Reproduk�
tionsmedizin sehen nur noch eine
schriftliche Zusammenfassung für die
Schwangere bzw. das Paar vor.

Anmerkung zu der
Leistungsbeschreibung
„Zusammenfassung für den 
oder die Begutachtete(n)“
Diese Formulierung ist irritierend und
entspricht nicht der gängigen und wie
oben ausgeführt im Sinne der sonsti�
gen Leistungsbeschreibung korrekten

Interpretation der Ziffer 173 EBM. Of�
fensichtlich machen sich einige Miss�
verständnisse in der Vergangenheit
nicht nur am Gutachten�Begriff, son�
dern auch an dieser Formulierung
fest. Es wäre deshalb ratsam, bei der
Neufassung des EBM auf eine dem
aktuellen Standard und den Regelun�
gen des Berufsrechts im Hinblick auf
die ärztliche Schweigepflicht ange�
messene Ausformulierung der Lei�
stungsbeschreibung zu drängen.

Zukünftige Entwicklungen 
im EBM 2000plus
In Zukunft wird der Gutachten�Begriff
bei der Leistungsbeschreibung „Hu�
mangenetische Beratung“ im Kapitel
10 „Humangenetik“ des EBM voraus�
sichtlich entfallen. Der aktuelle Ent�
wurf sieht bei den entsprechenden
Ziffern eine „(ausführliche schriftliche)
wissenschaftlich begründete human�
genetische Beurteilung“ vor (Stand
10.07.2003, unveröffentlichte Ent�
wurfsfassung). 
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