Gegenstandskataloge fur die Weiterbildungsordnung zum
Fachhumangenetiker/ zur Fachhumangenetikerin

Deutsche Gesellschaft fur Humangenetik e.V.

Die folgenden Gegenstandskataloge
erganzen die mit dem 18.03.1993 in
Kraft getretene und in der Medizini-
schen Genetik 2: 174-176 (1993) ver-
offentlichte Weiterbildungsordnung
(WO) zum Fachhumangenetiker / zur
Fachhumangenetikerin (GfH).

Sie sind der WO nachgeordnet und
dienen im Rahmen der Weiterbildung
als Richtlinie fur die theoretischen und
praktischen Ausbildungsinhalte (I.) in
den Teilgebieten Zytogenetik (A), Mo-
lekulare Genetik (B), Biochemische
Genetik (C), Tumorgenetik (D), Muta-
genitatsforschung und Teratologie (E).

Fur die Zuerteilung der Fachkunde ei-
nes Teilgebiets sind die unter Il. der
Gegenstandskataloge definierten Lei-
stungen nachzuweisen.
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A Teilgebiet Zytogenetik
I. Weiterbildungsinhalte
1. Theoretische Kenntnisse

1.1 Allgemeine Genetik

1.1.1 Biologie der Zelle

1.1.2 Chromosomenstruktur und
-funktion

1.1.3 Zellzyklus, Mitose, Meiose

1.1.4 Oogenese, Spermatogenese,
Embryonalentwicklung

1.1.5 Aufbau pro- und eukaryonti-
scher Genome

1.1.6 Genstruktur

1.1.7 Replikation, Transkription,
Translation

1.1.8 Regulation, Inaktivierung,
Imprinting

1.1.9 Statistische Verfahren in der
Genetik

1.1.10 Hardy-Weinberg Gesetz,
Bayes Theorem

1.1.11 Prinzipien der genetischen
Kopplungsanalyse

1.1.12 Mutationen und ihre Auswir-
kungen

1.2 Medizinische Genetik

1.2.1 Monogene, polygene und
mitochondriale Vererbung
Familienanamnese und Er-
stellen von Stammbé&aumen
Methoden der klinisch-gene-
tischen Diagnostik
Chromosomal bedingte Er-
krankungen

Auswabhl differentialdiagnosti-
scher zytogenetischer Unter-
suchungen zur Sicherung der
Diagnose

Mdéglichkeiten, Methoden und
Risiken der pranatalen
Diagnostik

Ermittlung von Risiken fur
chromosomal bedingte Er-
krankungen im Zusammen-
hang mit einer mutagenen
Belastung, bzw. mit einer zy-
togenetischen, molekular-
genetischen oder biochemi-
schen Diagnostik

Konzepte der genetischen
Beratung und Technik der
Gesprachsfuhrung

Ethische Probleme der
Humangenetik

1.2.2

1.2.3

1.2.4

1.2.5

1.2.6

1.2.7

1.2.8

1.2.9

1.3

131
1.3.2

1.3.3

1.3.4

135

1.3.6

1.3.7

1.3.8

1.3.9

1.4

141

1.4.2

143

14.4

2.1
211

2.1.2

2.1.3

2.2

221

222

Spezielle Kenntnisse der
Zytogenetik
Genommutationen
Strukturelle Chromosomena-
berrationen

Mechanismen der Entstehung
von Chromosomenanomalien
Konsequenzen von Chromoso-
menanomalien flr Fertilitat,
Entwicklung und Morphogene-
se

Chromosomenanomalien und
Krebs

Zellkultur und zytologische
Praparationsverfahren
Farbeverfahren zur lichtmi-
kroskopischen Darstellung
von Chromosomen

In situ Hybridisierung zum mi-
kroskopischen Nachweis von
Nukleinsduren

ISCN Nomenklatur

Rechtsvorschriften
Schweigepflicht und Daten-
schutz

Allgemeine Unfallverhitungs-
vorschriften fir chemische
Laboratorien
Strahlenschutzverordnung
und nachgeordnete Vor-
schriften

Gentechnikgesetz und Gen-
technik-Sicherheits-
verordnung

Praktische Kenntnisse

Zellkultur

Auswahl und Zubereitung von
Kulturmedien

Aufbereitung und Auswabhl
der zu kultivierenden Proben
Ansetzen und Durchfihren
von Zellkulturen aus z.B. peri-
pherem Blut, Knochenmark,
Bioptaten, Frucht-
wasserzellen, Choriongewe-
ben etc. zur Darstellung der
Chromosomen in Metaphase
und Interphase

Zytologische Praparation
von Chromosomen
Darstellung von Chromoso-
men in Metaphase und In-
terphase ohne Kultur bzw.
nach kurzzeitiger Inkubation
Darstellung von Chromoso-
men in Metaphase und In-
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terphase nach Zellkultur unter
Beriicksichtigung verschiede-
ner Kulturtechniken (z.B. offe-
ne bzw. geschlossene Syste-
me, in situ Kultur)

2.3 Farbungen zur lichtmikro-
skopischen Darstellung von
Chromosomen
(u.a. G, R, Q, C-Banden;
NOR-Darstellung; DA-DAPI-
Farbung; Replikationsbanden)

2.4 In situ Hybridisierung

2.4.1 Mikroskopischer Nachweis
von numerischen und struktu-
rellen Chromosomenanomalien
Differentialdiagnostische
MaRnahmen im Rahmen der
zytogenetischen Diagnostik

2.4.2

2.5 Chromosomenanalyse,
Karyotypisierung und
Dokumentation
Lichtmikroskopische Analyse
von Chromosomen in Meta-
phase und Interphase nach
differentieller Farbung bzw.
nach in situ Hybridisierung
Fotografische bzw. elektroni-
sche Dokumentation relevan-
ter und fur die Diagnose ver-
wendeter Metaphasen bzw.
Interphasen
Karyotypbestimmung

251

25.2

253

2.6 Zytogenetische Diagnostik
2.6.1 Nachweis von strukturellen
und numerischen Chromoso-
menanomalien mit den fir
eine zytogenetische Diagnose
relevanten Methoden aus 2.1
bis 2.5 im Rahmen der post-
natalen und prénatalen Dia-
gnostik

Bewertung, Interpretation und
schriftliche gutachterliche
Darstellung der Befunde

2.6.2

2.7 Allgemeine Laborféhig-
keiten

2.7.1 Steriles Arbeiten (z.B. Entkei-
mung von Lésungen, Geréa-
ten, Abfall)

2.7.2 Umgang mit, Schutz vor und

Entsorgung von Chemikalien,
potentiell mutagenen und
kanzerogenen Substanzen,
infektiosem Material, radioak-
tiven Stoffen, gentechnisch

WBO zum Fachhumangenetiker/ zur Fachhumangenetikerin

veranderten Organismen
Verhalten und MalRnahmen
bei Notféllen (z.B. Feuer, Ver-
giftung, radioaktiver Kontami-
nation, Kontamination mit
gentechnisch veréanderten
Organismen, Laborunféllen)
Laborleitung, Arbeitsplane
und -aufsicht

Ausbildung und Anleitung des
technischen und wissen-
schaftlichen Personals
Anwendung und Wartung der
Laborausstattung

Erstellen von Arbeitsvor-
schriften (SOP), Protokollen
und Fihren von Laborbuchern
Dokumentation und
Archivierung

2.7.3

2.7.4

2.7.5

2.7.6

2.7.7

2.7.8

2.8 Qualitatskontrolle

2.8.1 Durchfuhrung von Kontroll-
versuchen
2.8.2 Beteiligung an MaBnahmen

zur Qualitatssicherung

Il. Leistungskatalog

1. Hauptfach (Nebenfach)

Erwerb der aufgefiihrten Weiterbil-
dungsinhalte durch eine mindestens
3jahrige (2jahrige) Tatigkeit, die im
einzelnen Leistungen aus den unter
1.2.1 bis 1.2.6 aufgefiihrten MalRnah-
men enthalten soll, wobei folgende
Richtzahlen nachzuweisen sind:

In der zytogenetischen Diagnostik
chromosomal bedingter Erkrankungen
400 (200) Untersuchungen im Bereich
der postnatalen Diagnostik und 200
(100) Untersuchungen im Bereich der
pranatalen Diagnostik. Diese beinhal-
ten auch die Ermittlung und Bewer-
tung von Risiken fiir chromosomal be-
dingte Erkrankungen, die Erhebung
der Familienanamnese uber minde-
stens 3 Generationen, die ausfuhrliche
epikritische und differentialdiagnosti-
sche Wirdigung des Befundes fir die
betreuenden Arzte und die gutachter-
liche Darstellung der Beratung im
Rahmen der erbrachten zytogeneti-
schen Diagnostik.

B Teilgebiet Molekulare Genetik
I. Weiterbildungsinhalte
1. Theoretische Kenntnisse

1.1 Allgemeine Genetik

1.1.1 Biologie der Zelle

1.1.2 Chromosomenstruktur und
-funktion

Zellzyklus, Mitose, Meiose
Oogenese, Spermatogenese,
Embryonalentwicklung

1.13
1.1.4

1.1.5 Aufbau pro- und eukaryonti-
scher Genome

1.1.6 Genstruktur

1.1.7 Replikation, Transkription,
Translation

1.1.8 Regulation, Inaktivierung,
Imprinting

1.1.9 Statistische Verfahren in der
Genetik

1.1.10 Hardy-Weinberg-Gesetz,
Bayes Theorem

1.1.11 Prinzipien der genetischen
Kopplungsanalyse

1.1.12 Mutationen und ihre Auswir-
kungen

1.2 Medizinische Genetik

1.2.1 Monogene, polygene und
mitochondriale Vererbung

1.2.2 Familienanamnese und
Erstellen von Stammbaumen

1.2.3 Methoden der klinisch-gene-

tischen Diagnostik
Molekulargenetisch diagno-
stizierbare Erkrankungen
Auswabhl differentialdiagnosti-
scher molekulargenetischer
Untersuchungen zur Siche-
rung der Diagnose

1.2.4

1.2.5

1.2.6 Moglichkeiten, Methoden und
Risiken der prénatalen
Diagnostik

1.2.7 Ermittlung von Risiken fir

molekulargenetisch bedingte
Erkrankungen im Zusammen-
hang mit einer molekulargene-
tischen, zytogenetischen oder
biochemischen Diagnostik

1.2.8 Konzepte der genetischen
Beratung und Technik der
Gesprachsfihrung

1.2.9 Ethische Probleme der

Humangenetik

1.3 Spezielle Kenntnisse der
Molekularen Genetik
1.3.1 Komplementaritat der Basen
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1.3.2
1.3.3

1.34

135

1.3.6

1.3.7

1.3.8

1.3.9

1.3.10
1.3.11

1.4

141

1.4.2

1.4.3

1.4.4

2.1

211

2.1.2

2.1.3

2.1.4

2.2

22.1

2.2.2

2.2.3

2.2.4
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Restriktionsenzyme
Rekombination von Nuklein-
sauren

Struktur und Funktion von
Vektoren (z.B. Plasmide, Pha-
gen, Cosmide, YACs)
Klonierungsmethoden
Positionsklonierung
Nachweis spezifischer Se-
quenzen (Hybridisierung,
PCR, Sequenzierung)
Chemie der DNA-Sequenz-
analyse

Synthese von DNA

In vitro Mutagenese
Genexpression in pro- und
eukaryontischen Systemen

Rechtsvorschriften
Schweigepflicht und Daten-
schutz

Allgemeine Unfallverhitungs-
vorschriften fir chemische
Laboratorien
Strahlenschutzverordnung und
nachgeordnete Vorschriften
Gentechnikgesetz und
Gentechnik-Sicherheits-
verordnung

Praktische Kenntnisse

Praparation von Nuklein-
sauren

Isolation von DNA und RNA
aus frischem Gewebe (Blut,
kultivierte Zellen, Chorionge-
webe, Fruchtwasserzellen etc.)
Isolation von DNA und RNA
aus gefrorenem Gewebe (Blut,
Bioptate, Gewebeteile etc.)
Isolation von DNA aus ande-
ren Quellen (Paraffineinbet-
tung, Guthriespots etc.)
Isolation von mitochondrialer
DNA

Rekombination von
Nukleinsduren

Préaparation von Inserts und
Vektoren (z.B. Plasmide, Pha-
gen, Cosmide, YACs)
Ligation

Transformation und in vitro-
Verpackung

Amplifikation rekombinanter
Organismen und Préaparation
der klonierten DNA

2.3
2.3.1
2.3.2

2.3.3

2.3.4

2.3.5

2.3.6

2.3.7

2.3.8

2.3.9

2.3.10

2.3.11

2.4
24.1

24.2

2.4.3

2.4.4

2.5
251

252

Analyse und Nachweis von
Nukleinsauren
Restriktionsspaltung von DNA
Agarose und Polyacrylamid-
Gelelektrophorese von DNA-
Fragmenten

Southern- und Northern-
Blotting

Praparation von Inserts als
Sonden

Radioaktive und nichtradioak-
tive Markierung von Sonden
DNA-DNA (DNA-RNA) -Hybri-
disierung

Nachweis von Hybridisie-
rungssignalen (radioaktiv,
nichtradioaktiv)

Auswertung von Hybridisie-
rungssignalen nach Sou-
thern-Blot-Hybridisierung
(qualitativ, quantitativ)
Pulsed-Field-Gelelektropho-
rese (Praparation und Auf-
trennung von hochmolekula-
rer DNA)
Polymerase-Kettenreaktion
(PCR) (Amplifikation genomi-
scher DNA bzw. RNA nach
reverser Transkription)
DNA-Sequenzierung (Sequen-
zierung klonierter DNA, direk-
te Sequenzierung von PCR-
Produkten, Auswertung und
Interpretation von Sequenz-
daten)

Indirekte Genotypdiagnostik
Darstellung und Auswertung
genetischer Marker (RFLP,
VNTR, Mikrosatelliten)
Interpretation der Allelsegre-
gation in Familien

Ermittlung von Risikoziffern
auf der Basis der Segregation
gekoppelter Marker im Rah-
men der Heterozygoten- und
Pranataldiagnostik
Bewertung, Interpretation und
schriftliche gutachterliche
Darstellung der Befunde

Direkte Genotypdiagnostik
Nachweis von Deletionen, In-
sertionen, Duplikationen, Am-
plifikationen, Substitutionen
etc. mit mindestens 3 Metho-
den aus 2.3 als Differential-,
Heterozygoten- und Pranatal-
diagnostik

Nachweis von instabilen Mu-

2.5.3

2.6

2.6.1

2.6.2

2.6.3

2.6.4

2.6.5

2.6.6

2.6.7

2.6.8

2.7

2.7.1

2.7.2

tationen mit mindestens 3
Methoden aus 2.3 als Diffe-
rential-, Heterozygoten- und
Pranataldiagnostik
Bewertung, Interpretation und
schriftliche gutachterliche
Darstellung der Befunde

Allgemeine Laborféahig-
keiten

Steriles Arbeiten (z.B. Entkei-
mung von Lésungen, Gera-
ten, Abfall)

Umgang mit, Schutz vor und
Entsorgung von Chemikalien,
potentiell mutagenen und
kanzerogenen Substanzen,
infektiosem Material, radioak-
tiven Stoffen, gentechnisch
veranderten Organismen
Verhalten und MaRnahmen
bei Notféllen (z.B. Feuer, Ver-
giftung, radioaktiver Kontami-
nation, Kontamination mit
gentechnisch veranderten
Organismen, Laborunféallen)
Laborleitung, Arbeitspléne
und -aufsicht

Ausbildung und Anleitung des
technischen und wissen-
schaftlichen Personals
Anwendung und Wartung der
Laborausstattung

Erstellen von Arbeitsvor-
schriften (SOP), Protokollen
und Fihren von Laborblichern
Dokumentation und
Archivierung

Qualitatskontrolle
Durchfiihrung von Kontroll-
versuchen

Beteiligung an MalRnahmen
zur Qualitatssicherung

Il. Leistungskatalog

1. Hauptfach (Nebenfach)

Erwerb der aufgefihrten Weiterbil-
dungsinhalte durch eine mindestens
3jahrige (2jahrige) Tatigkeit, die im
einzelnen Leistungen aus den unter
1.2.1 bis 1.2.5 aufgefuhrten MalRnah-
men enthalten soll, wobei folgende
Richtzahlen nachzuweisen sind:

In der molekulargenetischen Diagno-
stik genetisch bedingter Erkrankungen
150 (75) Untersuchungen im Bereich
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der postnatalen Diagnostik und 50
(25) Untersuchungen im Bereich der
pranatalen Diagnostik, wobei die
Untersuchungen mindestens 4 (3)
Genloci beriicksichtigen sollen. Dies
beinhaltet auch die Ermittlung und Be-
wertung genetischer Risiken, die Er-
hebung der Familienanamnese ber
mindestens 3 Generationen, die aus-
fuhrliche epikritische und differential-
diagnostische Wirdigung des Befun-
des fiir die betreuenden Arzte und die
gutachterliche Darstellung der Bera-
tung im Rahmen der erbrachten mole-
kulargenetischen Diagnostik.

WBO zum Fachhumangenetiker/ zur Fachhumangenetikerin

C Teilgebiet Biochemische Genetik
I. Weiterbildungsinhalte

1. Theoretische Kenntnisse

1.1 Allgemeine Genetik

1.1.1 Biologie der Zelle

1.1.2 Chromosomenstruktur und
-funktion

1.1.3 Zellzyklus, Mitose, Meiose

1.1.4 Oogenese, Spermatogenese,
Embryonalentwicklung

1.1.5 Aufbau pro- und eukaryonti-
scher Genome

1.1.6 Genstruktur

1.1.7 Replikation, Transkription,
Translation

1.1.8 Regulation, Inaktivierung,
Imprinting

1.1.9 Statistische Verfahren in der
Genetik

1.1.10 Hardy-Weinberg-Gesetz,
Bayes Theorem

1.1.11 Prinzipien der genetischen
Kopplungsanalyse

1.1.12 Mutationen und ihre
Auswirkungen

1.2 Medizinische Genetik

1.2.1 Monogene, polygene und
mitochondriale Vererbung

1.2.2 Familienanamnese und Er-
stellen von Stammbé&aumen

1.2.3 Methoden der klinisch-gene-
tischen Diagnostik

1.2.4 Stoffwechselerkrankungen

1.2.5 Auswabhl differentialdiagnosti-
scher biochemischer Unter-
suchungen zur Sicherung der
Diagnose

1.2.6 Modglichkeiten, Methoden und
Risiken der pranatalen Dia-
gnostik

1.2.7 Ermittlung von Risiken fir
Stoffwechselerkrankungen im
Zusammenhang mit einer
biochemischen, zytogeneti-
schen oder molekulargeneti-
schen Diagnostik

1.2.8 Konzepte der genetischen
Beratung und Technik der
Gesprachsfihrung

1.2.9 Ethische Probleme der
Humangenetik

1.3 Spezielle Kenntnisse der Bio-
chemie und Pathobiochemie

1.3.1 Aminosauremetabolismus

1.3.2 Kohlenhydratmetabolismus

1.3.3
1.3.4
135
1.3.6
1.3.7
1.3.8
1.3.9
1.3.10
1.4

141

1.4.2

143

14.4

2.1

211

2.1.2

2.1.3

2.1.4

2.2

221
222

2.2.3

22.4

2.2.5

2.2.6

Lipoprotein- und Lipidmeta-
bolismus

Lysosomale Speicherkrank-
heiten

Purin- und Pyrimidinmetabo-
lismus

Defekte in Transportsystemen
Mitochondriale Defekte
Peroxisomale Defekte
Funktionsdefekte der Plasma-
proteine

Funktionsdefekte der extra-
zellularen Matrix

Rechtsvorschriften
Schweigepflicht und Daten-
schutz

Allgemeine Unfallverhiitungs-
vorschriften fir chemische
Laboratorien
Strahlenschutzverordnung und
nachgeordnete Vorschriften
Gentechnikgesetz und Gen-
technik-Sicherheitsverordnung

Praktische Kenntnisse

Préaparation von Unter-
suchungsmaterial aus Zel-
len und Korperflussigkeiten
Direktpraparation von Zellen
(Erythrocyten, Leukozyten,
Fruchtwasserzellen, Chorion-
gewebe etc.)

Ansetzen und Durchfiihren
von Zellkulturen aus z.B.
Hautfibroblasten, Fruchtwas-
serzellen, Choriongewebe etc.
Praparation von Zellen nach
Kultur zur Proteingewinnung
Gewinnung von Proteinen aus
Korperflussigkeiten

Analyse und Nachweis

von Proteinen
Proteinbestimmung
Chromatographische Trenn-
verfahren (z.B. DUnnschicht-,
Saulen-, Gas-Chromatogra-
phie, Massenspektrometrie,
HPLC)
Elektrophoresetechniken
(z.B. Isoelektrische Fokussie-
rung, Nachweissysteme,
Nachweis von Isoenzymen)
Serologische Methoden

(z.B. RIA, ELISA)
Standardmethoden zur Meta-
bolitbestimmung
Standardmethoden zur Mes-
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sung von Enzymaktivitaten,
Charakterisierung von Enzy-
men (z.B. Substrat, Kofaktor,
Temperatur, pH, Zeitabhangig-
keit der Aktivitat, Stabilitat)
Erstellen laboreigener Stan-
dards und Normalverteilun-
gen fir MeBwerte

2.2.7

2.3 Biochemische Diagnostik
2.3.1 Nachweis von quantitativ
bzw. qualitativ veranderten
Proteinen mit mindestens 3
Methoden aus 2.2 als Dif-
ferential-, Heterozygoten-
und Pranataldiagnostik
Nachweis von krankheitsas-
soziierten quantitativ bzw.
qualitativ verédnderten Protei-
nen mit mindestens 2 Metho-
den aus 2.2 als Differential-,
Heterozygotenund Prénatal-
diagnostik

Bewertung, Interpretation und
schriftliche gutachterliche
Darstellung der Befunde

2.3.2

2.3.3

2.4 Allgemeine Laborfahig-
keiten

Steriles Arbeiten (z.B. Entkei-
mung von Losungen, Gera-
ten, Abfall)

Umgang mit, Schutz vor und
Entsorgung von Chemikalien,
potentiell mutagenen und
kanzerogenen Substanzen,
infektiosem Material, radioak-
tiven Stoffen, gentechnisch
veranderten Organismen
Verhalten und MaRnahmen
bei Notfallen (z.B. Feuer, Ver-
giftung, radioaktiver Kontami-
nation, Kontamination mit
gentechnisch veranderten Or-
ganismen, Laborunfallen)
Laborleitung, Arbeitsplane
und aufsicht

Ausbildung und Anleitung
des technischen und wissen-
schaftlichen Personals
Anwendung und Wartung der
Laborausstattung

Erstellen von Arbeitsvor-
schriften (SOP), Protokollen
und Fuhren von Laborbiichern
Dokumentation und
Archivierung

24.1

2.4.2

2.4.3

2.4.4

245

2.4.6

2.4.7

2.4.8
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2.5 Qualitatskontrolle

2.5.1 Entwurf und Durchfiihrung
von Kontrollversuchen
2.5.2 Beteiligung an MaBnahmen

der Qualitatssicherung

Il. Leistungskatalog

1. Hauptfach (Nebenfach)

Erwerb der aufgefihrten Weiterbil-
dungsinhalte durch eine mindestens
3jahrige (2jahrige) Tatigkeit, die im
einzelnen Leistungen aus den unter
1.2.1 bis 1.2.3 aufgefihrten MaRRnah-
men enthalten soll, wobei folgende
Richtzahlen nachzuweisen sind: In der
biochemischen Diagnostik genetisch
bedingter Erkrankungen 200 (100) Un-
tersuchungen im Bereich der postna-
talen Diagnostik und 15 (10) Untersu-
chungen im Bereich der prénatalen
Diagnostik, wobei die Untersuchun-
gen mindestens 5 (3) verschiedene Er-
krankungen bertcksichtigen sollen.
Dies beinhaltet auch die Ermittlung
und Bewertung genetischer Risiken,
die Erhebung der Familienanamnese
Uiber mindestens 3 Generationen, die
ausfihrliche epikritische und differen-
tiald!'agnostische Wirdigung des Be-
fundes fiir die betreuenden Arzte und
die gutachterliche Darstellung der Be-
ratung im Rahmen der erbrachten bio-
chemischen Diagnostik.

D Teilgebiet Tumorgenetik
I. Weiterbildungsinhalte
1. Theoretische Kenntnisse

1.1 Allgemeine Genetik

1.1.1 Biologie der Zelle

1.1.2 Chromosomenstruktur und
Punktion

1.1.3 Zellzyklus, Mitose, Meiose

1.1.4 Oogenese, Spermatogenese,
Embryonalentwicklung
1.1.5 Aufbau pro- und eukaryonti-

scher Genome
Genstruktur

Replikation, Transkription,
Transtation

1.1.6
1.1.7

1.1.8 Regulation, Inaktivierung,
Imprinting

1.1.9 Statistische Verfahren in der
Genetik

1.1.10 Hardy-Weinberg-Gesetz,
Bayes Theorem

1.1.11 Prinzipien der genetischen
Kopplungsanalyse

1.1.12 Mutationen und ihre Auswir-
kungen

1.2 Medizinische Genetik

1.2.1 Monogene, polygene und
mitochondriale Vererbung
1.2.2 Familienanamnese und Er-

stellen von Stammbé&umen
Methoden der klinischgeneti-
schen Diagnostik
Tumorerkrankungen

Auswahl differentialdiagnosti-
scher zytogenetischer bzw.
molekulargenetischer Unter-
suchungen zur Sicherung der
Diagnose

Ermittlung von Risiken und
Prognosen fur Tumorerkran-
kungen im Zusammenhang
mit einer zytogenetischen
oder molekulargenetischen
Diagnostik

1.2.3

1.2.4
1.25

1.2.6

1.2.7 Konzepte der genetischen
Beratung und Technik der
Gesprachsfihrung

1.2.8 Ethische Probleme der

Humangenetik

1.3 Spezielle Kenntnisse der
Tumorgenetik

Bedeutung von Mutationen
und Chromosomenanomalien
fir die Tumorentstehung, Dia-
gnose und Prognose

13.1

WBO zum Fachhumangenetiker/ zur Fachhumangenetikerin

25



26

1.3.2 Klassifikation von Tumorer-
krankungen

1.3.3 Normale und pathologische
Hamatopoese

1.3.4 Klinische, morphologische
und immunologische Merk-
male von Tumoren

1.3.5 Therapie und residuale

Erkrankungen
Mechanismen der Entstehung
von Chromosomenanomalien

1.3.6

1.3.7 Zellkultur und zytologische
Praparationsverfahren
1.3.8 Férbeverfahren zur lichtmi-

kroskopischen Darstellung

von Chromosomen

In situ Hybridisierung zum mi-

kroskopischen Nachweis von

Nukleinsauren

1.3.10 SCN Nomenklatur
Bei Ausbildung in 2.2 Mole-
kulare Tumorgenetik auch:

1.3.11 Komplementaritat der Basen

1.3.12 Restriktionsenzyme

1.3.13 Rekombination von Nukle-
insauren

1.3.14 Struktur und Funktion von
Vektoren (z.B. Plasmide, Pha-
gen, Cosmide, YACs)

1.3.15 Klonierungsmethoden

1.3.16 Nachweis spezifischer Se-
quenzen (Hybridisierung,
PCR, Sequenzierung)

1.3.17 Chemie der DNA-Sequenz-
analyse

1.3.18 Synthese von DNA

1.3.9

1.4 Rechtsvorschriften

1.4.1 Schweigepflicht und Daten-
schutz

1.4.2 Allgemeine Unfallverhiitungs-
vorschriften fur chemische
Laboratorien

1.4.3 Strahlenschutzverordnung und
nachgeordnete Vorschriften

1.4.4 Gentechnikgesetz und Gen-
technik-Sicherheitsverordnung

2. Praktische Kenntnisse

2.1 Tumorzytogenetik

2.1.1  Zellkultur

2.1.1.1 Auswahl und Zubereitung von
Kulturmedien

2.1.1.2 Aufbereitung und Auswabhl
der zu kultivierenden Proben

2.1.1.3 Ansetzen und Durchfiihren
von Zellkulturen aus z.B. peri-
pherem Blut, Knochenmark,
Bioptaten zur Darstellung der

WBO zum Fachhumangenetiker/ zur Fachhumangenetikerin

Chromosomen in Metaphase

und Interphase auch unter

Anwendung von Cytokinen

und anderen Proliferationssti-

mulantien

Zytologische Praparation von

Chromosomen

2.1.2.1 Darstellung von Chromoso-
men in Metaphase und Inter-
phase ohne Kultur bzw. nach
kurzzeitiger Inkubation

2.1.2.2 Darstellung von Chromoso-

men in Metaphase und Inter-

phase nach Zellkultur unter

Berucksichtigung verschiede-

ner Kulturtechniken (z.B. offe-

ne bzw. geschlossene Syste-

me, in situ Kultur)

Farbungen zur lichtmikrosko-

pischen Darstellung von

Chromosomen (u.a. G, R, Q,

C-Banden; NORDarstellung;

DA-DAPI-Farbung;

Replikationsbanden)

2.1.4 In situ Hybridisierung

2.1.4.1 Mikroskopischer Nachweis
von numerischen und struktu-
rellen Chromosomenanomalien

2.1.4.2 Differentialdiagnostische
Malinahmen im Rahmen der
zytogenetischen Diagnostik

2.1.5 Chromosomenanalyse,
Karyotypisierung und Doku-
mentation

2.1.5.1 Lichtmikroskopische Analyse
von Chromosomen in Meta-
phase und Interphase nach
Anwendung differentieller
Farbungen bzw. der in situ
Hybridisierung

2.1.5.2 Fotografische bzw. elektroni-
sche Dokumentation relevan-
ter und fur die Diagnose ver-
wendeter Metaphasen bzw.
Interphasen

2.1.5.3 Karyotypbestimmung

2.1.6 Zytogenetische Diagnostik

2.1.6.1 Nachweis von strukturellen
und numerischen Chromoso-
menanomalien mit den fur
eine zytogenetische Diagnose
relevanten Methoden aus
2.1.1 bis 2.1.5

2.1.6.2 Bewertung, Interpretation
und schriftliche gutachterli-
che Darstellung der Befunde

2.1.2

2.1.3

2.2 Molekulare Tumorgenetik
2.2.1 Praparation von Nukleins&uren
2.2.1.1 Isolation von DNA und RNA

aus frischem Gewebe (Blut,
kultivierte Zellen, Chorionge-
webe, Fruchtwasserzellen
etc.)

2.2.1.2 Isolation von DNA und RNA
aus gefrorenem Gewebe
(Blut, Bioptate, Gewebeteile
etc.)

2.2.1.3 Isolation von DNA aus ande-
ren Quellen (Paraffineinbet-
tung etc.)

2.2.2 Rekombination von Nukle-
inséuren

2.2.2.1 Praparation von Inserts und
Vektoren (z.B. Plasmide, Pha-
gen, Cosmide, YACs)

2.2.2.2 Ligation

2.2.2.3 Transformation und in vitro-
Verpackung

2.2.2.4 Amplifikation rekombinanter
Organismen und Praparation
der klonierten DNA

2.2.3 Analyse und Nachweis von
Nukleinsauren

2.2.3.1 Restriktionsspaltung von DNA

2.2.3.2 Agarose- und Polyacrylamid-
Gelelektrophorese von DNA
Fragmenten

2.2.3.3 Southern- und Northern-
Blotting

2.2.3.4 Praparation von Inserts als
Sonden

2.2.3.5 Radioaktive und nicht-radio-
aktive Markierung von Son-
den

2.2.3.6 DNA-DNA (DNA-RNA)-Hybri-
disierung

2.2.3.7 Nachweis von Hybridisie-
rungssignalen (radioaktiv,
nichtradioaktiv)

2.2.3.8 Auswertung von Hybridisie-
rungssignalen nach Sou-
thern-Blot-Hybridisierung
(qualitativ und quantitativ)

2.2.3.9 Pulsed-Field-Gelelektropho-
rese (Praparation und Auf-
trennung von hochmolekula-
rer DNA)

2.2.3.10 Polymerase-Kettenreaktion
(PCR) (Amplifikation genomi-
scher DNA bzw. RNA nach
reverser Transkription)

2.2.3.11 DNA-Sequenzierung (Se-
quenzierung klonierter DNA,
direkte Sequenzierung von
PCR-Produkten, Auswertung
und Interpretation von Se-
quenzdaten)

2.2.4 Indirekte Genotypdiagnostik

2.2.4.1 Darstellung und Auswertung
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genetischer Marker (RFLP,
VNTR, Mikrosatelliten)
2.2.4.2 Interpretation der Allelsegre-
gation in Familien
2.2.4.3 Bewertung, Interpretation
und schriftliche gutachterli-
che Darstellung der Befunde
2.2.5 Direkte Genotypdiagnostik
2.2.5.1 Nachweis von Mutationen
(Deletion, Insertion, Duplikati-
on, Amplifikation, Substituti-
on, instabile Mutation etc.)
mit mindestens 3 Methoden
aus 2.3 als Differential- und
Heterozygotendiagnostik
2.2.5.2 Bewertung, Interpretation
und schriftliche gutachterli-
che Darstellung der Befunde

2.3 Allgemeine Laborfahig-
keiten

Steriles Arbeiten (z.B. Entkei-
mung von LOsungen, Gera-
ten, Abfall)

Umgang mit, Schutz vor und
Entsorgung von Chemikalien,
potentiell mutagenen und
kanzerogenen Substanzen,
infektiosem Material, radioak-
tiven Stoffen, gentechnisch
veranderten Organismen
Verhalten und MaRnahmen
bei Notfallen (z.B. Feuer, Ver-
giftung, radioaktiver Kontami-
nation, Kontaminationmit
gentechnisch veréanderten Or-
ganismen, Laborunfallen)
Laborleitung, Arbeitsplane
und -aufsicht

Ausbildung und Anleitung des
technischen und wissen-
schaftlichen Personals
Anwendung und Wartung der
Laborausstattung

Erstellen von Arbeitsvor-
schriften (SOP), Protokollen
und Fuhren von Laborbiichern
Dokumentation und
Archivierung

23.1

2.3.2

2.3.3

2.3.4

2.35

2.3.6

2.3.7

2.3.8

2.4 Qualitatskontrolle

2.4.1 Durchfiihrung von Kontroll-
versuchen
2.4.2 Beteiligung an MaRnahmen

zur Qualitatssicherung
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Il. Leistungskatalog

1. Hauptfach (Nebenfach)

Erwerb der aufgefuhrten Weiterbil-
dungsinhalte durch eine mindestens
3jahrige (2jahrige) Tatigkeit, die im ein-
zelnen Leistungen aus den unter 1.2.1
und/oder 1.2.2 aufgefuhrten MalRnah-
men enthalten soll, wobei folgende
Richtzahlen nachzuweisen sind:

In der Diagnostik von Tumorerkran-
kungen (z.B. von Leukamien, Lym-
phomen, soliden Tumoren) 100 (50)
Untersuchungen aus dem Bereich
1.2.1, alternativ 200 (100) Untersu-
chungen aus dem Bereich 1.2.2, wo-
bei diese mindestens 4 (3) Genloci
bertcksichtigen sollen, bzw. alterna-
tiv 50 (30) Untersuchungen aus dem
Bereich 1.2.1 und 100 (50) Untersu-
chungen aus dem Bereich 1.2.2, wo-
bei diese mindestens 3 (2) Genloci
bertcksichtigen sollen. Dies beinhal-
tet auch die Ermittlung und Bewertung
von genetischen Risiken fur Tumor-
erkrankungen, die Erhebung der Fa-
milienanamnese Uber mindestens 3
Generationen, die ausfihrliche epikri-
tische und differentialdiagnostische
Wiurdigung des Befundes fur die be-
treuenden Arzte und die gutachterli-
che Darstellung der Beratung im Rah-
men der erbrachten Diagnostik von
Tumorerkrankungen.

E) Teilgebiet Mutagenitéts-
forschung und Teratologie

I. Weiterbildungsinhalte
1. Theoretische Kenntnisse

1.1 Allgemeine Genetik

1.1.1 Biologie der Zelle

1.1.2 Chromosomenstruktur und
-funktion

1.1.3 Zellzyklus, Mitose, Meiose

1.1.4 Oogenese, Spermatogenese,
Embryonalentwicklung

1.1.5 Aufbau pro- und eukaryonti-
scher Genome

1.1.6 Genstruktur

1.1.7 Replikation, Transkription,
Translation

1.1.8 Regulation, Inaktivierung,
Imprinting

1.1.9 Statistische Verfahren in der
Genetik

1.1.10 Hardy-Weinberg-Gesetz,
Bayes Theorem

1.1.11 Prinzipien der genetischen
Kopplungsanalyse

1.1.12 Mutationen und ihre
Auswirkungen

1.2 Medizinische Genetik

1.2.1 Monogene, polygene und
mitochondriale Vererbung
Familienanamnese und Er-
stellen von Stammb&aumen
Methoden der klinischgeneti-
schen Diagnostik

Ermittlung genetischer Risi-
ken im Zusammenhang mit
einer mutagenen Belastung
Ermittlung teratogener Risi-
ken in Zusammenhang mit ei-
ner Exposition durch chemi-
sche, physikalische oder bio-
logische Noxen
Méglichkeiten, Methoden und
Risiken der prénatalen
Diagnostik

Konzepte der genetischen
Beratung und Technik der
Gesprachsfihrung

Ethische Probleme der
Humangenetik

1.2.2
1.2.3

1.2.4

1.2.5

1.2.6

1.2.7

1.2.8

1.3 Spezielle Kenntnisse der
Mutagenese und Terato-
genese

Normale und gestdrte Em-
bryonalentwicklung (Gameto-
pathien, Blastopathien, Em-
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1.3.2

1.3.3
1.3.4

1.35

1.3.6

1.3.7

1.3.8

1.3.9

1.3.10

1.4
141

1.4.2

1.4.3

1.4.4

2.1

211

2.1.2
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bryopathien)

Atiologie und Pathogenese
von Fehlbildungen
Klassifikation von Fehlbildungen
Wirkungsweise von Teratoge-
nen, Plazentagangigkeit,
Stoffwechsel, Halbwerts-Zeit,
Phasenspezifitat
Wirkungsweise von Muta-
genen, metabolische Aktivie-
rung, Reparatur von DNA-
Schaden, Stadienspezifitat
Dosis-Wirkungsbeziehungen
von Mutagenen und Terato-
genen

Grundlagen der Pharmakoki-
netik

Grundlagen der Mutagenitéat-
sprifung (Methoden, Test-
strategien, Beurteilung von
Datenlagen)

Grundlagen der Teratoge-
nitatsprifung (Methoden,
Teststrategien, Beurteilung
von Datenlagen)

Human Biomonitoring, Erhe-
bung und Beurteilung epide-
miologischer Daten

Rechtsvorschriften
Schweigepflicht und Daten-
schutz

Allgemeine Unfallverhitungs-
vorschriften fir chemische
Laboratorien
Strahlenschutzverordnung
und nachgeordnete Vorschrif-
ten

Gentechnikgesetz und
Gentechnik-
Sicherheitsverordnung

Praktische Kenntnisse

Durchfihrung von Geno-
toxizitats-/Mutagenitats-
tests nach internationalen
Richtlinien (OECD/ EG) und
Human Biomonitoring wie
z.B.

Bakterientest (Ames-Test),
incl. Testdurchfiihrung, Be-
wertung, Interpretation und
schriftliche gutachterliche
Darstellung der Ergebnisse
In vitro-S&ugerzellen-Gen
Mutationstest (HPRT-Test
und/oder Maus-Lymphoma-
Test), incl. Testdurchfuhrung,
Bewertung, Interpretation und

2.1.3

2.1.4

2.15

2.1.6

2.1.7

2.1.8

schriftliche gutachterliche
Darstellung der Ergebnisse

In vitro Chromosomenaberra-
tionstest (Nachweis von
Chromosomenschéaden in
Saugerzellen in Kultur) (Lym-
phocyten und/oder perma-
nente Zellinien des chinesi-
schen Hamsters; V79, CHO),
incl. Testdurchfuhrung, Be-
wertung, Interpretation und
schriftliche gutachterliche
Darstellung der Ergebnisse

In vivo Chromosomenaberra-
tionstest (Nachweis von
Chromosomenschéaden im
Knochenmark von S&ugetie-
ren), incl. Testdurchfiihrung,
Bewertung, Interpretation und
schriftliche gutachterliche
Darstellung der Ergebnisse
Mikrokerntest (in vivo Nach-
weis von Chromosomensché-
den oder einer Schadigung
des Mitoseapparates im Kno-
chenmark von Saugetieren),
incl. Testdurchfihrung, Be-
wertung, Interpretation und
schriftliche gutachterliche
Darstellung der Ergebnisse
UDS-Test (unscheduled DNA
Synthesis) (Nachweis von
DNA Schéadigung und DNA
Reparatur in Saugetierzellen
in vitro), incl. Testdurchfiihrung,
Bewertung, Interpretation und
schriftliche gutachterliche
Darstellung der Ergebnisse

In vitro Schwesterchromatid-
austausch (SCE) als Indikat-
ortest zum Nachweis von
DNA Léasionen in Saugetier-
zellen; V79, CHO, incl. Test-
durchfiihrung, Bewertung,
Interpretation und schriftliche
gutachterliche Darstellung
der Ergebnisse

Human Biomonitoring (Nach-
weis von Chromosomenan-
omalien, Mikronuklei und
Schwesterchromatidaus-
tausch in kultivierten Zellen
nach Mutagenexposition in
vivo), incl. Testdurchfuhrung,
Bewertung, Interpretation und
schriftliche gutachterliche
Darstellung der Ergebnisse

2.2

221

2.3.2

2.2.3

22.4

2.2.5

2.2.6

2.2.7

2.2.8

2.3

2.3.1

2.3.2

Allgemeine Laborféhig-
keiten

Steriles Arbeiten (z.B. Entkei-
mung von Lésungen, Geréten,
Abfall)

Umgang mit, Schutz vor und
Entsorgung von Chemikalien,
potentiell mutagenen und
kanzerogenen Substanzen,
infektiosem Material, radioak-
tiven Stoffen, gentechnisch
veranderten Organismen
Verhalten und MalRnahmen
bei Notféllen (z.B. Feuer, Ver-
giftung, radioaktiver Kontami-
nation, Kontamination mit
gentechnisch veranderten
Organismen, Laborunfallen)
Laborleitung, Arbeitspléne
und -aufsicht

Ausbildung und Anleitung des
technischen und wissen-
schaftlichen Personals
Anwendung und Wartung der
Laborausstattung

Erstellen von Arbeitsvor-
schriften (SOP), Protokollen
und Fuhren von Laborbiichern
Dokumentation und
Archivierung

Qualitatskontrolle
Durchfiihrung von Kontroll-
versuchen

Beteiligung an MalRnahmen
der Qualitatssicherung

Il. Leistungskatalog

1. Hauptfach (Nebenfach)

Erwerb der aufgefihrten Weiterbil-
dungsinhalte durch eine mindestens
3jahrige (2jahrige) Tatigkeit, die im
einzelnen Leistungen aus den unter
1.2.1 aufgefuhrten MalBnahmen ent-
halten soll, wobei folgende Richtzah-
len nachzuweisen sind:

1.1 In Mutagenitatstests mindestens 6
(3) chemische Mutagene und Erfah-
rungen mit Untersuchungen nach Ex-
position durch ionisierende Strahlen.
Die nach internationalen Richtlinien
(OECD/EG) durchzufiilhrenden Unter-
suchungen haben mit mindestens 4
verschiedenen und unter 1.2.1.1 bis
1.2.1.8 aufgefihrten Tests zu erfolgen,
wobei mindestens zwei Testverfahren
auf Untersuchungen an menschlichen
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Lymphocyten und an permanenten
Zellinien basieren sollen. Als geneti-
sche Endpunkte miissen dabei sowohl
Genmutationen (in vitro) als auch
Chromosomenaberrationen (in vitro)
bertcksichtigt werden. Dies beinhal-
tet auch die schriftliche gutachterliche
Stellungnahme zum mutagenen Po-
tential der getesteten Substanzen.

1.2 In der Ermittlung mutagener und
teratogener Risiken bei 20 (10) Pro-
banden mit einer Exposition durch
mutagene und bei 20 (10) Probanden
mit einer Exposition durch teratogene
Noxen. Dies beinhaltet auch die Erhe-
bung der Familienanamnese tber min-
destens 3 Generationen, die ausfiuhr-
liche epikritische Wirdigung fir die
betreuenden Arzte und die gutachter-
liche Darstellung der Beratung.

(Auf BeschluR des Vorstandes der Ge-
sellschaft fir Humangenetik e.V. am
24. Mérz 1994 in Kraft getreten)

Zitierhinweis

Kommission fir die Erarbeitung eines Gegen-
stands-Katalogs fur die Weiterbildungsordnung
zum Fachhumangenetiker/zur Fachhuman-
genetikerin der Gesellschaft fur Humangenetik
e.V. (1994) Gegenstandskataloge fur die Weiter-
bildungsordnung zum Fachhumangenetiker/ zur
Fachhumangenetikerin (GfH). medgen 6:
290-297.
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