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1 Einleitung und Fragestellung

1.1 Hintergrund

In den letzten Jahrzehnten, insbesondere seit der vollstindigen Sequenzierung
des menschlichen Genoms 2003 im Rahmen des Human Genome Projects,
gewinnt das Themenfeld der Genetik und der Genomik! zunehmend an
Bedeutung und hat einen wachsenden Einfluss auf die klinische Medizin (National
Human Genome Research Institute [NHGRI] 2018).

Genetische Erkrankungen gehdren zu den sog. Seltenen Erkrankungen (engl.
Rare Diseases). Sie konnen ein oder mehrere Gene sowie chromosomale
Veranderungen betreffen oder auch kombiniert durch Umwelteinflisse und
genetische Faktoren (multifaktoriell) bedingt sein (European Organisation for Rare
Diseases [EURORDIS] 2005; MedlinePlus 2021). Seltene Erkrankungen kdnnen
zudem nicht genetisch assoziiert sein, wie z.B. infektioser oder teratotoxischer
Genese. In vielen Fallen sind sie noch Gegenstand aktueller atiologischer
Forschung (EURORDIS 2005).

Aufgrund der national variierenden Definition einer Seltenen Erkrankung
divergieren die Préavalenz-Angaben je nach Land zwischen funf und 80 pro
100.000 Einwohnern. Ausgehend von der Europaischen Préavalenz-Definition
(European Parliament 2000) mit funf pro 100.000 Einwohnern, ist davon
auszugehen, dass 263-446 Millionen Menschen weltweit von einer Seltenen
Erkrankung betroffen sind (Nguengang Wakap et al. 2020). Dies entspricht in
Europa (mit GroRRbritannien) etwa 30 Millionen Menschen und damit ca. 6-8% der
Bevolkerung (EURORDIS 2005; Nguengang Wakap et al. 2020). In den USA
leben ebenfalls etwa 30 Millionen Menschen (ca. 10% der Bevdlkerung) mit einer
Seltenen Erkrankung (Global Genes 2021).

72-80% der Seltenen Erkrankungen haben einen genetischen Ursprung
(EURORDIS 2005; Nguengang Wakap et al. 2020). Daher ist davon auszugehen,

dass im Patientenkollektiv einer primérarztlichen Praxis in etwa einer von 20

1 Der Begriff der Genetik bezieht sich auf die Erforschung der einzelnen Gene und deren Rolle bei der
Vererbung an nachfolgende Generationen. Der Bereich der Genomik befasst sich mit der Interaktion aller
Gene eines Organismus (des Genoms) miteinander sowie der Umwelt des Individuums (NHGRI 2018).



Einleitung und Fragestellung | 2

Menschen von einer Erkrankung mit genetischem Hintergrund betroffen ist. Fur
Deutschland ergibt dies ein Patientenkollektiv von etwa 3,5 Millionen Menschen
(EURORDIS 2005; Nguengang Wakap et al. 2020).

Der Funktionsbereich des Allgemeinmediziners wird von der
Weltgesundheitsorganisation (WHO) Europa beschrieben als ,[...] die einzige
Person im Gesundheitssystem, die auf neun Versorgungsebenen operiert:
Pravention, prasymptomatische Erkennung von Erkrankungen, frahzeitige
Diagnosestellung, Diagnostik bestehender Erkrankungen, Umgang mit
Krankheiten und Krankheitskomplikationen, Rehabilitation, Palliativversorgung und
Beratung.“ (Atun 2004).

Auch in der ,Fachdefinition Allgemeinmedizin“ der Deutschen Gesellschaft fir
Allgemeinmedizin und Familienmedizin (DEGAM) finden sich diese Bereiche
wieder (DEGAM 2002). Es zeigen sich bedeutende Uberschneidungen mit
Schwerpunkten aus dem Bereich der klinischen Genetik?, wie z.B. auch der
vererbbaren Krebserkrankungen (Carroll et al. 2003). Im Rahmen der
Versorgungsebenen, aber auch im Zuge der zunehmenden Personalisierung der
Medizin sowie dem Handling assoziierter Beratungsanlasse wird die
gesamtgesellschaftliche Relevanz genetischer Inhalte fir den hausérztlichen

Bereich deutlich.

Allgemeinmediziner:innen  befinden  sich durch den  Erstkontakt im
Versorgungssystem, aber auch durch die generationentbergreifende und
langjahrige Betreuung von Patient:innen, in einer Schlisselposition zur Erkennung
maoglicher familidrer Komponenten und zur Diagnostik genetischer Erkrankungen,
wie es in keiner anderen Fachrichtung mdglich ist (Atun 2004; Greendale und
Pyeritz 2001; Rost 2004).

Eine der Kernkompetenzen der Allgemeinmedizin ist es, abwendbar gefahrliche
Krankheitsverlaufe zu erkennen. Hierzu gehért auch das, idealerweise
prasymptomatische, Erkennen mdglicher genetischer Komponenten durch die
Erhebung der (Familien-)Anamnese sowie die korperliche Untersuchung.
Frihzeitig Hinweise fir genetische Komponenten festzustellen, ist Vorrausetzung

2 Teilbereich der medizinischen Genetik in dem humangenetische Erkenntnisse bei der Diagnostik, Therapie
und Betreuung von Patienten praktisch angewendet werden
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fur die Einleitung von PraventionsmafRnahmen wie beispielsweise im Rahmen von
familiar gehauft auftretenden Krebserkrankungen. Aufgrund der erlebten
Anamnese im familidren Kontext haben Hausarzt:innen spezifische Méglichkeiten
gezielter Primér- und Sekundarpravention (Himmel und Klein 2017, S 608).
Weiterhin ist die Erhebung von verschiedenen Risiko-Scores, wie beispielsweise
bei der Hypercholesterinamie mit entsprechend adaquater Vermittlung der
Ergebnisse an Patient:innen sowie die gezielte Zuweisung zu Spezialist:innen,
haufig erst nach Einordnung in einen genetischen Kontext moglich. Unabdingbar
ist hierbei die Betrachtung von Patient:innen in Bezug zu ihrer Familie. So kdnnen
beispielsweise Pretest-Wahrscheinlichkeiten bei pradiktiven Tests mit einbezogen
werden, sodass sich Arzt:innen und Patient:innen nicht mit hohen falsch positiven
Testergebnissen konfrontiert sehen missen (Himmel und Klein 2017, S. 609f.).
Dartber hinaus haben spét oder unentdeckte Krankheitsbilder nicht nur physische
und psychische Konsequenzen fiur das Individuum, sondern betreffen die gesamte
Familie und kénnen starken Einfluss auf das Sozialgefiige der Patient:innen haben
(Himmel und Klein 2017, S.600).

1.2 Internationale Fort- und Weiterbildungskonzepte

Im internationalen Kontext wird die besondere Bedeutung der Genetik und
Genomik in der Allgemein- und Familienmedizin zunehmend erkannt und

aufgenommen.

Insbesondere in Australien, den USA und Canada, aber auch Teilen der
Europaischen Union (EU) entstanden Arbeiten, welche sich primar mit dem
Umgang mit genetischen Fragestellungen im Praxisalltag befassen. So konnten
beispielsweise Barrieren einer gelungenen Praxisintegration fiir den Bereich der
Primarversorgung im Rahmen eines systematischen Reviews (Mikat-Stevens et

al. 2015) erfasst werden.

Nach Bedarfserhebungen wie u.a. in den Niederlanden (Houwink et al. 2011,
2012), entstanden Edukationsprogramme wie z.B. das ,Gen-Equip programm®
(Paneque et al. 2017), die sich an den spezifischen Anforderungen in einem

hausarztlichen Setting orientieren.

Bereits 2007 wurde vom Royal Australian College of General Practitioners

(RACGP) neben einer Implementierung in das ,Curriculum for Australian General
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Practice* (RACGP 2016) ein umfangreiches Handbuch: “Genetics in family
medicine: The Australian handbook for general practitioners® (Barlow-Stewart et
al. 2007) entworfen, um genetischen Fragestellungen in Beratungsanldssen
besser gerecht werden zu konnen. Aufgrund der raschen Entwicklungen,
insbesondere auf dem Feld der Pharmakogenomik® und der individuellen
Genanalysen (engl. personal genomic testing), entstand 2018 nach
Implementierung neuester Forschungsergebnisse eine Uberarbeitete Version:
“Genomics in general practice” (RACGP 2018). Ziel dieser Bemihungen war die
Bereitstellung aktueller Informationen als Entscheidungshilfe zur Erkennung und
Diagnose von genetischen Erkrankungen, der Anwendung genetischer Tests und
zum Umgang mit bestehenden Technologien in der Allgemeinmedizin. Auch die
Vermittlung von Informationen genetischer Themenaspekte den Patient:innen und
ihrem familiaren Umfeld gegentber sowie die Verbesserung der gezielten
Zuweisung zu Spezialist:innen standen dabei im Vordergrund (RACGP 2018).

Auch in den USA und im Vereinigten Konigreich entstanden (Weiterbildungs-
)Curricula  zur  Implementierung  ahnlicher Themenkomplexe in  der
Allgemeinmedizin (American Academy of Family Physicians [AAFP] 2019; Royal
College of General Practitioners [RCGP] 2016, S. 86-96). In Osterreich wurde
bereits 2004 eine standardisierte Weiterbildungsmaéglichkeit fir Genetik in Form
eines Diploms der Osterreichischen Arztekammer (OAK-Diplom Genetik)
entwickelt, um den rasanten Entwicklungen in der Humangenetik zu entsprechen.
Sie richtet sich insbesondere an Allgemeinmediziner:iinnen, aber auch an
Facharzt:innen aller Sonderfacher (Osterreichische Akademie der Arzte 2021;
OAK 2019).

1.3 Stellenwert der Genetik in der deutschen Weiterbildungskultur

In der Musterweiterbildungsordnung (MWBO) der Bundesarztekammer (BAK) von
2003, wie auch in der neuen MWBO, welche 2018 verabschiedet wurde (BAK
2021), wird der Themenbereich Genetik in den Inhalten der Facharztweiterbildung

Allgemeinmedizin (Abschnitt B — Gebiet Allgemeinmedizin) zwar randstandig

3 Forschungszweig, der sich mit der Frage befasst, inwiefern die Gene Einfluss auf die Wirkungsweise von
Arzneimitteln haben
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aufgegriffen, kommt jedoch insbesondere in den Rubriken Krankheiten und
Beratungsanlasse, Besondere Patientengruppen sowie onkologische

Krankheitshilder nicht vor.

Entgegengesetzt zu internationalen Weiterbildungskonzepten wird das Thema
Genetik in Deutschland nicht in Weiterbildungscurricula, wie z.B. dem
Kompetenzbasierten Curriculum Allgemeinmedizin der DEGAM (Steinhauser et al.
2021) aufgegriffen. Es bestehen bisher keine konkreten Inhalte fur die Vermittlung
von Kompetenzen zum Umgang mit vererbbaren Erkrankungen und assoziierter

Beratungsanlasse in der facharztlichen Weiterbildung Allgemeinmedizin.

Betrachtet man hingegen den Nationalen Kompetenzbasierten Lernzielkatalog
Medizin (NKLM), finden sich zahlreiche Lernziele, die genetische Schwerpunkte
thematisieren. Im Rahmen stetiger Weiterentwicklung ist der NKLM Version 2.0
entstanden, welcher im Marz 2021 von den Medizinischen Fakultaten
verabschiedet wurde (Medizinischer Fakultatentag [MFT] 2021a). Nach
Inkrafttreten der neuen Approbationsordnung fur Arztiinnen (AApprO) soll der
neue NLKM 3.0 ab 2025 als bundesweite Grundlage des verpflichtenden
Kerncurriculums im Medizinstudium dienen (Deutsches Arzteblatt 2021a). Er
definiert somit ein klares Absolvent:innen-Profil und arztliches Bild (MFT 2021b)
und soll durch eine verbesserte Scharnierfunktion zur Fort- und Weiterbildung die
Grundlage fur die Gestaltung der Weiterbildungscurricula bilden (Fischer und
Hickel 2013, S. 2,10).

Im Rahmen des Kompetenzerwerbes werden im NKLM 2.0 genetische
Themenkomplexe sowohl anhand von Wissenskompetenzen (Fakten-, Handlungs-
und Begrindungswissen), als auch von selbststandigen und situationsadaquaten
Handlungskompetenzen aufgegriffen, die mit spezifischen Konsultationsanlassen
und Erkrankungen assoziiert sind (MFT 2021a).

Damit eine umfassende Gesundheitsversorgung der Bevélkerung im Sinne des
NKLM ermoéglicht werden kann, ist es daher notwendig den Kompetenzerwerb im
Bereich genetischer Erkrankungen und assoziierter Beratungsanléasse auch in der
Weiterbildung  Allgemeinmedizin  zu  verankern und  entsprechende

Vermittlungskonzepte zu entwickeln.

Fur den hausarztlichen Bereich konnte in internationalen Studien gezeigt werden,

dass insbesondere fehlendes Fachwissen und unzureichendes Selbstvertrauen im
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Umgang mit genetischen Fragestellungen dazu beitragen, Beratungsanlassen mit
genetischem Hintergrund nicht gerecht werden zu kénnen (Chambers et al. 2015;
Mikat-Stevens et al. 2015; Paneque et al. 2017).

Dieser Zusammenhang konnte fur den europaischen Raum im Rahmen der
GenEd study ebenfalls nachgewiesen werden. Zwischen 2002 und 2005 wurden
hierzu in funf européaischen Mitgliedsstaaten (Frankreich, Niederlande, Schweden,
United Kingdom (UK) und Deutschland) u.a. Daten zum Management, der Lehr-
Themen Priorisierung und dem Selbstvertrauen von Arztiinnen der
Priméarversorgung (Primary Care Physicians, hier. Gynakolog:innen und
Geburtshelfer:innen, Padiater:innen und General Practitioner/ Allgemeinarzt:innen)
im Bereich genetischer Erkrankungen erhoben (Calefato et al. 2008; Challen et al.
2005, 2010; Julian-Reynier et al. 2008; Nippert et al. 2011).

Um den oben genannten Entwicklungen entgegenzuwirken und ein genaueres
Bild zum aktuellen Umgang mit genetischen Themenbereichen und assoziierten
Beratungsanlassen bei deutschen Hauséarzt:innen aus der allgemeinmedizinischen

Forschung heraus zu entwickeln, wurde diese Studie durchgefihrt.

Ergebnisse der vorliegenden Arbeit kdnnen somit grundlegend dazu beitragen,
das Themenfeld der Genetik, Genomik und klinischen Genetik in Seminartage der
Kompetenzzentren Allgemeinmedizin fur Arzt:innen in Weiterbildung zu integrieren
und perspektivisch  Weiterbildungscurricula wie das Kompetenzbasierte

Curriculum Allgemeinmedizin (G6tz et al. 2019; Steinhauser et al. 2021) erganzen.
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1.4 Fragestellung und Zielsetzung

Ziel des vorliegenden Dissertationsvorhabens war es, aus dem Blickwinkel der
Allgemeinmedizin heraus, allgemeine Erfahrungen und BerUhrungspunkten mit
dem Themenfeld der Genetik und genetisch (mit-)bedingter Erkrankungen sowie
assoziierter Beratungsanldsse im hausarztlichen Setting der Bundesrepublik

Deutschland zu erheben.

In die Zielsetzung inbegriffen war insbesondere die Erfassung der Bewertung der
Relevanz verschiedener Weiterbildungsinhalte mit genetischem Bezug fur den
Facharzt Allgemeinmedizin durch derzeit praktizierende Hausarztiinnen unter
Bertcksichtigung soziodemographischer Faktoren wie unter anderem Geschlecht,

Praxisstandort und Fortbildungsstand.

Ein besonderes Augenmerk sollte zudem auf die Erhebung des Umgangs mit
Familienstammbaumen im Praxisalltag und die personliche Sicherheit bei deren

Interpretation gelegt werden.
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2 Material und Methoden

2.1 Literaturrecherche

Im Rahmen einer selektiven Literaturrecherche wurden Veroffentlichungen
zwischen 2000 und 2018 einbezogen. Insbesondere sollten Entwicklungen nach
der Implementierung des Next Generation Sequencing (NGS) 2003 berticksichtigt
werden. Es wurde nach themenbezogener Literatur in der Datenbank
Medline/PubMed, sowie zur Abdeckung des deutschsprachigen Raumes im
Online-Archiv der Zeitschrift fir Allgemeinmedizin und des Deutschen Arzteblattes

recherchiert.

Fur die von der Doktorandin durchgefuihrte PubMed Suche wurde, nach initialem

*i

Mesh Term Abgleich, der Begriff ,genetic* Uber den booleschen Operator ,AND"
mit den Suchbegriffen ,general practice“ und ,primary care” sowie ,family practice®
bzw. ,family medicine“ verknupft. Die Auswahl erfolgte nach Sichtung
themenrelevanter Artikel und nachfolgender Differenzierung der
wissenschatftlichen Relevanz unter Einbezug inhaltlicher und wissenschatftlich-
gualitativer Mal3stédbe (Bathurst und Huang 2006; Burke, S. et al. 2006, 2009;
Burke, W. und Emery 2002; Carroll et al. 2009, 2011, 2016; Chambers et al. 2015;
Christensen et al. 2016; Houwink et al. 2011, 2012, 2013; Laberge et al. 2009;
Mainous et al. 2013; Mathers et al. 2010; Mikat-Stevens et al. 2015; Suther und
Goodson 2003; Telner et al. 2008, 2017; Trinidad et al. 2008; Wilkes et al. 2017;

Williams et al. 2011).

Erganzend erfolgte eine Handsuche in Grauer Literatur. Bestehende
Weiterbildungscurricula, internationale Handbicher, Online-Lehrmodule sowie
eine themenassoziierte Dissertation wurden hinzugezogen (AAFP 2019; Barlow-
Stewart et al. 2007; Osterreichische Akademie der Arzte 2021; Paneque et al.
2017; Rost 2004; RCGP 2016; RACGP 2016; World Organization of Family
Doctors [WONCA] 2015).

2.2 Forschungsdesign

Die durchgeflihrte Studie basiert auf einem quantitativen Forschungsdesign. Im
Rahmen einer fragebogengestitzten Querschnitterhebung erfolgte eine
Bedarfsanalyse von Hausérztiinnen zu Beruhrungspunkten, Erfahrungen und

Beratungsanlassen zum Themabereich der Genetik und vererbbarer
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Erkrankungen. In der Literatur vorhandene Erkenntnisse (Bathurst und Huang
2006; Burke, S. et al. 2006; Carroll et al. 2016; Chambers et al. 2015; Christensen
et al. 2016; Houwink et al. 2011; Mainous et al. 2013; Mathers et al. 2010; Telner
et al. 2008; Trinidad et al. 2008; Williams et al. 2011) wurden hierbei in einen
Fragenbogen eingearbeitet, um aktuelle Bedirfnisse von in Deutschland

arbeitenden Hausarzt:innen identifizieren zu kdnnen.

2.2.1 Fragebogenentwicklung

Der Prozess der Fragebogenentwicklung ist nachstehender Abbildung zu

entnehmen.

Theoretische Voriberlegungen, Literaturrecherche

\Z

Bestimmung und Abgrenzung relevanter Themenbereiche

\Z

Iltementwicklung anhand von Qualitatsmerkmalen

\NZ

ltemkategorisierung und -reduktion, Expertengremium

\NZ

Pretest-Verfahren (Think Aloud)

\Z

Anpassung von Reihenfolge, Sinnverstandnis

\Z

Finale Uberarbeitung

Abbildung 1: Prozess der Fragebogenentwicklung

Vor der konkreten Fragebogenentwicklung erfolgte die Begrenzung auf einen fir
die hausarztliche Versorgung relevanten Themenbereich. Basierend auf der
Literaturrecherche wurde dabei auf bereits verwendete Items in vergleichbaren
internationalen Studien aufgebaut und an das deutsche Gesundheitssystem
adaptiert. Im Rahmen eines Expertengremiums wurden die entwickelten Items
unter Berlcksichtigung der Qualitditsmerkmale diskutiert, angepasst und reduziert.
Durch die teilnehmenden Personen, hier: Mitarbeiter:innen des Instituts fur
Allgemeinmedizin der Universitat zu Libeck: Prof. Dr. med. Jost Steinhduser

(Facharzt fur Allgemeinmedizin), Prof. Dr. phil. Katja Go6tz und Freya Sophia



Material und Methoden | 10

Ingendae* (Arztin in Weiterbildung Allgemeinmedizin) wurde die Fachexpertise der
Gesundheitsprofession  sowie die  kontextbezogene Fachexpertise im
Ubergeordneten Versorgungskontext abgedeckt (Institut fir Qualitatssicherung
und Transparenz im Gesundheitswesen 2008). Zur weiteren Pilotierung des
Fragebogens wurde ein kognitiver Pretest durchgefiihrt. Kognitive Pretests kdnnen
Aufschluss dartber geben, welche kognitiven Bearbeitungsprozesse wahrend der
Beantwortung des Fragebogens bei der jeweiligen Person ablaufen. Hierbei
konnen u.a. wertvolle Informationen tber die Verstandlichkeit sowie die ideale
Reihenfolge der Fragen, begleitende Kontexteffekte, das Zustandekommen von
Antworten, Haufigkeitsverteilungen der Antworten, Probleme mit der jeweiligen
Aufgabe, Interesse und Aufmerksamkeit bei einzelnen Fragen, das Wohlbefinden
der Befragten und die (approximierte) Zeitdauer der Befragung gewonnen werden
(Porst 2014). Methodisch wurde die aktive Technik des lauten Denkens (Think
Aloud) (Brandt, H. und Moosbrugger 2020, S. 59) mit drei Probanden (Fachérzte
fur Allgemeinmedizin im Kreis Lubeck) im personlichen Kontakt angewendet. Die
Befragten wurden gebeten alle Gedankengénge bei der Bearbeitung des
Fragebogens laut und fortlaufend zu verbalisieren. Im Gegensatz zum
Retrospective Think Aloud, bei dem die eigenen Gedankengange nach der
Tatigkeit rekapituliert werden, wurde hier daher auf das Concurrent Think Aloud
zuruckgegriffen, um implizites Wissen der Probanden in Einzelgesprachen
abzufragen (Hader 2019). Durch konkrete Aussagen zum Verstandnis der
jeweiligen ltems und einzelner Begriffe konnte eine weitere

Fragebogenoptimierung erfolgten.

2.2.2 Fragebogeninhalte

Der finale Fragebogen ist dem Anhang zu entnehmen und wird im Folgenden

naher erlautert.

Es wurde zunachst ermittelt, durch wen die Familienanamnese in der jeweiligen
Praxis erhoben wird (nominalskaliert). In einer Freitextoption erhielten
Teilnehmende die Mdglichkeit eine individuelle Antwort zu ergénzen [Frage 1].

Nachfolgend wurde in sechs Teilaussagen die persénliche Einschatzung beztiglich

4seit 2020 F. S. Reusch
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genetischen Hintergrundwissens, der Kenntnis bestehender Leitlinien, des
Umgangs mit psychologischen Folgen, der Online-Ressourcen-Nutzung,
Beratungsanlassen im Rahmen der Personalisierten Medizin® sowie der
Einordnung genetischer Themenkomplexe in den arztlichen Alltag durch eine
sechsstufige Likert-Skala (intervallskaliert) erhoben. Als Antwortmdglichkeiten
wurden mit Wert 1 = Trifft voll zu“ bis Wert 6 = ,Trifft gar nicht zu“ vorgegeben,
sodass das Antwortphanomen der ,Tendenz zur Mitte® vermieden wurde
[Fragenkomplex 2]. Ebenfalls mittels sechsstufiger Likert-Skala wurde nach
Darstellung eines Beispiel-Genogramms die personliche Einschatzung der
Sicherheit bei der Interpretation von Familienstammbaumen abgefragt [Frage 3a].
In einem zweiten Schritt wurde die Haufigkeit der Erstellung eines
Familienstammbaums innerhalb der letzten zwolf Monate (Werte: Freitextfeld fur

Zahlenwert sowie ,Gar nicht®) ermittelt (diskret, verhaltnisskaliert) [Frage 3b].

Nachfolgend wurde der Zeitpunkt des letzten themenbezogenen Inputs (Seminar,
Vertffentlichung, Qualitatszirkel o0.4.) durch Zuordnung zu wéhrend des
Medizinstudiums, wéhrend der Weiterbildung sowie nach der Facharztqualifikation

abgefragt (nominalskaliert) [Frage 4].

Mit Hilfe einer weiteren Likert-Skala mit den Antwortmdglichkeiten 1 = ,Sehr
relevant bis 6 = ,Gar nicht relevant® wurde die persdnliche Bewertung der
Relevanz von zehn Weiterbildungsinhalten erfasst, welche nachfolgend aufgefuihrt
werden: Erkennen von besonderen phanotypischen Merkmalen, Haufige
monogenetische, chromosomale und multifaktorielle  Erkrankungen  mit
genetischer Komponente, Krebserkrankungen mit genetischem Hintergrund,
Umgang mit psychologischen Folgen genetischer Testergebnisse sowie ethische,
rechtliche und soziale Aspekte von Beratungsanlassen mit genetischem

Hintergrund [Fragenkomplex 5].

In einem erganzenden Freitext-Feld erhielt der Teilnehmende zudem die
Moglichkeit zu Kommentaren und der Erlauterung personlich  wichtig

erscheinender, im Fragebogen bislang nicht erfasster Aspekte [Frage 6].

5> Bereich der Medizin, der sich an den individuellen biologischen Merkmalen der Patient:innen orientiert,
um Pravention, Therapie und Prognose passgenau auf diese auszurichten. Biologische Merkmale kénnen
z.B. ererbte genetische Eigenschaften oder spezifische Merkmale erkrankten Gewebes sein, die z.B. durch
diagnostische Gentests oder Biomarker im Tumorgewebe detektiert werden kénnen.
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AbschlieRend wurden sieben Fragen zur Soziodemographie erhoben, die in
Abschnitt 2.4 naher aufgefihrt sind.

2.3 Datenerhebung

Im Zeitraum von 11/2018 bis 02/2019 wurden n = 2.012 Hauséarztiinnen in

Deutschland zur Teilnahme eingeladen.

2.3.1 Stichprobenumfang

Es war angestrebt einen Stichprobenumfang von ca. 3% aller Hausérzt:innen
(Gesamt: N = 55.351) in Deutschland anzuschreiben, was einer Stichprobengréf3e
von ca. 1.600 Hausarzt:iinnen entspricht (BAK 2018, S. 12,14). Dabei wurde ein
Rucklauf von 20-30% (ca. n = 400) angestrebt. Nach der Durchfiihrung des Think-
Aloud sowie in Anbetracht des bisher im hauséarztlichen Setting noch weitgehend
unbekannten Themas wurde von einem relativ geringeren Rucklauf als Ublich

ausgegangen und die Stichprobengréf3e auf n = 2.000 Hauséarzt:innen erhoht.

2.3.2 Rekrutierung

Entsprechend der Erhebung der Bundesarztekammer (BAK) vom 31.12.2018
sollte das prozentuale Verhdltnis der Facharztqualifikation dem des
Bundesdurchschnitts mit etwa 70% niedergelassenen Allgemeinarzt:innen
(Bundesrepublik Deutschland [BRD] N = 37.597) und etwa 30% niedergelassenen
und hausarztlich tatigen Internist:innen (BRD N = 17.756) entsprachen (BAK 2018,
S. 12,14). Ebenfalls gemaR den Angaben der BAK zur Geschlechterverteilung der
berufstatigen Allgemeinmediziner:innen wurde ein Anteil von weiblichen und

mannlichen Arzt:innen von jeweils etwa 50% vorgesehen (BAK 2018, S. 4,5).

Hinsichtlich der Niederlassungsbereiche sollten zur besseren Vergleichbarkeit
stadtische sowie landliche Gebiete gleichermalien bericksichtigt werden.
Basierend auf den Daten des Bundesinstitutes fur Bau-, Stadt-, und
Raumforschung (BBSR) wurden hierzu zundchst Stadte und Landgemeinden
identifiziert (BBSR 2017a, 2017b). Anhand der uUber das BBSR aufgelisteten
Einwohnerzahlen (BBSR 2017a) wurden in den Bundeslandern Baden-
Wirttemberg, Bayern, Brandenburg, Nordrhein-Westfalen, Schleswig-Holstein und
Thiringen anschlieBend verschiedene Stadte und Landgemeinden in etwa

gleichen Teilen ausgewabhilt.
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Abbildung 2: Anzahl der ausgewahlten Arztiinnen in Stadten und Landgemeinden je
Bundesland

Die postalische Zusendung des Fragebogens erfolgte mittels zufalliger Stichprobe
im November 2018. Die Adressdaten wurden dabei Uber die Verzeichnisse der

Kassenarztliche Vereinigung (KV) des jeweiligen Bundeslandes bezogen.

Aufgrund der unterschiedlichen Eingabemasken hinsichtlich der
Gebietsbezeichnung bei der KV-Suche konnte diese nicht einheitlich erfolgen. Es

wurden folgende Bezeichnungen ausgewabhilt:

Tabelle 1: Auswahl Gebietsbezeichnungen bei der Arztsuche der KV der Bundeslander

KV des Bundeslandes Ausgewadhlte Gebietsbezeichnung

Baden- Allgemeinmedizin; Innere Medizin (hausarztlich);

Wiirttemberg (KVBW) Arztgruppe: Hausarzt

Bayern (KVB) Allgemeinmedizin; Praktische Arzte; Arzt (Gruppe
Hausarzt)

Brandenburg (KVBB) Allgemeinmedizin/Praktischer Arzt/Arzt; Hausarzt; Innere
Medizin

Bremen (KVHB) Allgemeinmediziner und Internisten zur hauséarztlichen

Versorgung
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KV des Bundeslandes Ausgewadhlte Gebietsbezeichnung

Nordrhein (KVNO) Allgemeinmedizin/Praktische Medizin; Hausarztsuche:
Innere Medizin

Westfalen-Lippe (KVWL) Hausérzte: Allgemeinmedizin, Innere Medizin

Schleswig-Holstein (KVSH) Allgemeinmedizin; Hausarzt oder hausarztlich
(Allgemeinmedizin, Arzt, Innere Medizin, Innere und

Allgemeinmedizin, Praktischer Arzt)

Thiringen (KVT) Arzt, Facharzt Allgemeinmedizin, Facharzt Innere Medizin,
Praktischer Arzt

Die Teilnahme erfolgte anonym und freiwillig durch portofreie postalische
Riucksendung des ausgeflllten Fragebogens an die Studienzentrale, hier: Institut

fur Allgemeinmedizin des Universitatsklinikum Schleswig-Holstein (UKSH) Libeck.

2.4 Soziodemografische Daten

Neben den inhaltlichen Aussagen wurden ebenso soziodemografische Daten der
Studienteilnehmer:innen erfasst, um die personenspezifischen Merkmale mit den
inhaltlichen Einstellungen zum Zeitpunkt der Erhebung in Zusammenhang bringen
und Ergebnisse von Personen mit verschieden Merkmalen miteinander
vergleichen zu konnen (Mochmann 2014). Die Analyse erfolgt vorwiegend

deskriptiv. Eine Auflistung der abgefragten Items ist nachfolgend ersichtlich.

Tabelle 2: Soziodemographische Datenerhebung im Fragebogen

Item Kategorie Auspragung,

Skalenniveau

Geschlecht Weiblich dichotom,
Mannlich nominalskaliert

Geburtsjahr (Freitext, Jahreszahl) intervallskaliert

Gebietsbezeichnung Fachéarztin/Facharzt fir nominalskaliert

Allgemeinmedizin

Hauséarztlich tatige

Internistin/tatiger Internist

Sonstiges: (Freitext, Textzeile)
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Iltem Kategorie Auspragung,
Skalenniveau

Praxisstandort In der Stadt dichotom,

Auf dem Land nominalskaliert

Bundesland (Freitext, Textzeile) nominalskaliert
Anzahl der Patientenkontakte (Freitext: bis dreistellige Zahl) kardinal,

pro Woche verhaltnisskaliert
Praxiserfahrung in Jahren (Freitext, Zahl) kardinal,

verhaltnisskaliert

2.5 Auswertung der Statistik

Alle statistischen Analysen wurden mit dem Statistikprogramm SPSS Version 27.0
(IBM) durchgefuhrt. Die Daten wurden zuvor auf Plausibilitat und Gultigkeit
geprift. Ein alpha-Level von p <,05 wurde als Signifikanzniveau verwendet.

2.5.1 Deskriptive Analysen

Im Rahmen der deskriptiven Auswertung wurden die zentralen Tendenzen der
Variablen aufgezeigt. Hierbei wurden entsprechend der jeweiligen Daten
Mittelwerte (M) mit 95%-Konfidenzintervall (95%-KI) [Untergrenze- Obergrenze]
und Standardabweichung (SD) oder absolute (n) sowie relative (%) Haufigkeiten,
sowohl gesamt als auch im Rahmen der Subgruppenanalysen berechnet. Ein
Anteil fehlender Werte von 10% wurde bei der Datenanalyse als vernachlassigbar

angesehen.

2.5.2 Zusammenhangsanalysen

2.5.2.1 Zusammenhang zwischen Sicherheit bei der Interpretation von
Familienstammb&aumen und Alter sowie Praxisjahren

Bei der Frage nach einem Zusammenhang zwischen den Variablen ,Sicherheit bei
der Interpretation von Familienstammbaumen® (intervallskaliert) und ,Alter® sowie
.Praxisjahren® (verhaltnisskaliert) wurde die Korrelation nach Pearson bzw.
Spearman rho in Abhangigkeit der Verteilung berechnet (Buhl 2016, S. 425).
Mittels Streudiagramm liel3 sich eine (lineare) Beziehung zwischen den Variablen

darstellen, wobei x die Anzahl des Alters bzw. der Praxisjahre beschrieb und y die
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Sicherheit bei der Interpretation mit dem Wert 1 = ,Trifft voll zu“ und 6 = ,Trifft gar

nicht zu“.

Als Mal3 fur die Starke des Zusammenhangs wurde der Korrelationskoeffizient r
nach Pearson bzw. ron nach Spearman rho berechnet. Bei r/ron = O besteht kein
Zusammenhang zwischen den Variablen. r/ron > 0 entspricht einem positiven
(linearen) Zusammenhang, r/ron < O einem negativen (linearen) Zusammenhang
(Buhl 2016, S. 426; Universitat Zurich 2020a).

Da ein ungerichteter Zusammenhang angenommen wird, wurde ,zweiseitig“ auf

Signifikanz (Signifikanzniveau von a = 0,05) getestet.

2.5.2.2 Zusammenhang zwischen Zeitpunkt des letzten Input zu genetischen
Themengebieten und Bundesland

Ob ein Zusammenhang zwischen der kategorialen Variable ,Letzter Input zu
genetischen Themengebieten® mit den Auspragungen: wahrend des Studiums,
wahrend der Weiterbildung oder nach der Facharztqualifikation und der Variable
,Bundesland (BW = Baden-Wurttemberg, BY = Bayern, BB = Brandenburg, NW =
Nordrhein-Westfalen, SL = Saarland, SH = Schleswig-Holstein, TH = Thiringen)*
bestand, wurde mittels Kreuztabelle geprift (Buhl 2016, S. 287). Unter Angabe
relativer und absoluter Haufigkeiten wurde ersichtlich, wie oft die Kombination der
jeweiligen Merkmale auftrat. Aufgrund des geringen Ruicklaufs aus den einzelnen
Bundeslandern (n < 5) und der damit verbunden geringeren Verteilung pro Zelle

wurde von einer Testung auf Signifikanz mittels Chi-Quadrat Test abgesehen.

2.5.3 Subgruppenanalysen

2.5.3.1 Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten im
Gruppenvergleich

Die Variablen wurden zunachst mittels Kolmogorov-Smirnov-Anpassungstests auf
Normalverteilung gepruft. Als nichtparametrische Verfahren zum Vergleich
mehrerer unabhangiger Stichproben (hier: letzter Input 2zu genetischen
Themengebieten Gruppen 1-3) wurde der Kruskal-Wallis-H-Test (H-Test)
angewandt (Pagano 2009, S. 475; Universitat Zurich 2020b), zum Vergleich
zweier unabhangiger Stichproben (hier: mannlich/weiblich und Stadt/Land) der
Mann-Whitney-U-Test (Pagano 2009, S. 502; Universitat Zirich 2020c).
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Um Mittelwertunterschiede zwischen den Gruppen zu beschreiben, wurden

erganzend die jeweiligen Mittelwerte sowie Standardabweichungen ausgegeben.
Kruskal-Wallis-H-Test

Im Rahmen der Ho-Hypothese bestand kein Unterschied zwischen den Gruppen,
die Zielgrof3e aller Gruppen war gleich (Gaus und Muche 2017, S. 311). Nach
Rangbildung anhand der Grof3e der einzelnen Messwerte wurden Rangsummen
gebildet, die die Grundlage fur den H-Test darstellen (Gaus und Muche 2017, S.
312; Universitat Zurich 2020b).

Da es sich um eine Gruppenanzahl von drei handelte und jede Gruppe mehr als
neun Teilnehmende umfasste, galt die Teststatistik als asymptotisch Chi-Quadrat-
verteilt (Universitat Zarich 2020b). Nach Abgleich der Teststatistik mit der durch
die Freiheitsgrade (df) bestimmten Chi-Quadrat-Verteilung (Gaus und Muche
2017, S. 283) (entsprechend hier einem kritischen Wert von 5,99, df = 2; a = 0,05)
wurde bei einem hoheren Betrag der Teststatistik als des kritischen Wertes davon
ausgegangen, dass sich die zentralen Tendenzen der Gruppen unterscheiden (p <
,05 ist signifikant) und somit ein Gruppenunterschied vorlag (Hi-Hypothese). Die

Ho-Hypothese wurde in diesen Féallen verworfen.

Zur Differenzierung zwischen welchen Gruppenvariablen signifikante Unterschiede
bezuglich der Einschatzung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten bestanden,
wurde nachfolgend ein Post-Hoc-Test mit Bonferroni-Korrektur
(Mehrfachvergleich) durchgefiihrt (z = Standardteststatistik; Signifikanzniveau a =
0,05) (Universitat Zurich 2020b).

Mann-Whitney-U-Test

Nach Rangbildung der jeweiligen Werte der abhangigen Variablen wurden
Rangsummen gebildet. Fur die Berechnung der Teststatistik U wurde die grol3ere
der beiden Rangsummen verwendet und anschlieRend z-standardisiert. Durch
Abgleich des z-Wertes der Teststatistik mit dem kritischen Wert der
Standardnormalverteilung (z-Verteilung), hier £1,96, wurde auf Signifikanz gepruft.
Lag der Betrag der Teststatistik Uber dem kritischen Wert, war der Unterschied
signifikant (asymptotische Signifikanz, p < ,05) und die zentralen Tendenzen der
Gruppen unterschieden sich (Hi-Hypothese) (Universitat Zurich 2020c).
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2.6 Auswertung der Freitexte

Die Frage ,Gibt es aus Ihrer Perspektive noch Aspekte zum Thema Genetik in der
Allgemeinmedizin, die lhnen wichtig erscheinen und die bisher nicht gefragt
wurden?“ konnte nur als Freitext beantwortet werden. In Anlehnung an die
gualitative Inhaltsanalyse nach Mayring (Flick 2007, S. 409-419; Mayring 2013, S.
468-475, 2015) erfolgte die Auswertung mit dem Ziel das sprachliche Material
systematisch zu bearbeiten und zusammenzufassen (Mayring 2015, S. 49). Die
Strukturierung erfolgte im Sinne einer deduktiven Kategorienanwendung: ,Alle
Textbausteine, die durch die Kategorien angesprochen werden, werden dann aus
dem Material systematisch extrahiert.“ (Mayring 2015, S. 97ff). In der vorliegenden
Arbeit wurden hierzu die abgefragten Weiterbildungsinhalte verwendet.
Nachfolgend wurden anhand bisher noch nicht zugeordneter Freitexte induktiv
Kategorien gebildet und anschlielend das vorliegende Material systematisch
reduziert (Mayring 2015, S. 69-72).

Erganzend erfolgte eine deskriptive Auswertung nach quantitativen
Gesichtspunkten.

2.7 Ethische Grundsatze und Stellungnahme der Ethikkommission

Ubereinstimmend mit der Deklaration von Helsinki zu ethischen Grundsatzen fur
die medizinische Forschung am Menschen (2013) sowie der aktuellen
Berufsordnung fir Arzt:innen der Landeséarztekammer Schleswig-Holstein wurde

die vorliegende Untersuchung geplant und durchgefuhrt.

Vor Studienbeginn wurde das Studienprotokoll der Ethikkommission der
Universitat zu Lubeck zur Begutachtung vorgelegt. Es erfolgte mit dem Votum vom
01.09.2018 (Aktenzeichen: 18-240) die Zustimmung zur vorliegenden Studie.
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3 Ergebnisse

An der Befragung nahmen insgesamt 292 von 2.012 der angeschriebenen

Arztiinnen teil. Der Riicklauf betrug entsprechend 14,6%.

3.1 Stichprobenbeschreibung

Das Alter der Teilnehmenden lag im Mittel bei 53,3 Jahren bei einer
durchschnittlichen Praxiserfahrung von 16,8 Jahren. 51,7% der Teilnehmenden
waren weiblich. Bei der Verteilung der Praxisstandorte wurde in 50,7% ,auf dem

Land®“ angegeben.

Tabelle 3: Stichprobenbeschreibung der Studienteilnehmenden (N = 292)

Item Kategorie n*! (%) M (SD) BRD n*? (%)
Geschlecht Mannlich 141 (48,3) 22.404 (51,3)

Weiblich 151 (51,7) 21.293 (48,7)
Gebietshezeichnung Facharztin/Facharzt fir 223 (76,4) 37.597 (67,9)

Allgemeinmedizin

Hausarztlich tatige 68 (23,3) 17.756 (32,1)
Internistin/tatiger
Internist
Praxisstandort In der Stadt 141 (48,3)
Auf dem Land 148 (50,7)
Bundesland Baden-Wirttemberg 29 (9,9)
Bayern 40 (13,7)
Brandenburg 41 (14,0)

Nordrhein-Westfalen 30 (10,3)

Saarland 41 (14,0)
Schleswig-Holstein 72 (24,7)
Thiringen 34 (11,6)

Alter 53,31 (9,16)
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Item Kategorie n*! (%) M (SD) BRD n*2 (%)
Anzahl der 214,34 (107,62)
Patientenkontakte

pro Woche

Praxiserfahrung in 16,82 (10,34)

Jahren

M = Mittelwert; SD = Standardabweichung, n = absolute Haufigkeit, % = relative
Haufigkeit, BRD = Bundesrepublik Deutschland

*1 n variiert aufgrund fehlender Angaben

*2 Referenzzahlen entsprechend der Arztestatistik der Bundesarztekammer zum 31.
Dezember 2018

3.2 Deskriptive Auswertung und weiterfiihrende Analysen

Es werden im Folgenden die deskriptiven Auswertungen mit weiterfihrenden
Analysen sowie Subgruppenanalysen im Hinblick auf oben genannte
Fragestellung dargestellt. Erganzende Daten sind dem tabellarischen Anhang zu

entnehmen.

3.2.1 Erhebung der Familienanamnese

In die Analyse gingen gultige Werte n = 276 von 292 (94,5%) ein. Fehlende Werte
bestanden durch fehlerhaftes Ausfillen mit n = 16 (5,5%). Mehrfachantworten

waren maoglich.

In 98,9% der Falle (n = 273) wurde die Familienanamnese durch &rztliches
Personal erhoben. Weiterhin erfolgt in 28,3% der Falle (n = 78) die Erhebung der
Familienanamnese durch Patient:innen-Selbstauskunft (z.B. mittels Bogen) und in
geringerem Umfang mit 12,3% der Félle (n = 34) durch MFAs.

In wenigen Fallen (kumuliert 1,4%, n = 4) wurden erganzend ,Eltern bzw.
Erzieher®, ,Fremdbefunde®, ,PJtler* und ,teilweise mitanwesende Angehdrige*

angegeben.
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3.2.2 Umgang mit Familienstammbaumen

3.2.2.1 Bewertung der Sicherheit bei der Interpretation von
Familienstammbaumen

Bei der Interpretation von Familienstammbaumen fihlten sich die teilnehmenden
Arzt:innen im Mittel von 3,16 (SD = 1,52) eher sicher. 35 von 289 Personen (12%)
fuhlten sich dabei sehr sicher, fast ebenso viele, 33 von 289 Personen (11,3%),

fuhlten sich gar nicht sicher.

Die absoluten und relativen  Haufigkeiten sowie  Mittelwert und
Standardabweichung sind den Tabelle 1.1 und 1.2 im tabellarischen Anhang zu

entnehmen.

3.2.2.2 Zusammenhang zwischen Sicherheit bei der Interpretation von
Familienstammb&aumen und Alter sowie Praxisjahren

In der Korrelationsanalyse nach Spearman rho ergab sich ein positiver
Zusammenhang zwischen der Zunahme an Praxisjahren und der hier:
Unsicherheit bei der Interpretation von Familienstammbaumen [Wert 6 = trifft gar
nicht zu] (rmo = 0,230, p <,01; n = 288).

Ein ebenfalls positiver Zusammenhang ergab sich bei der Korrelation nach
Pearson  zwischen der Unsicherheit bei der Interpretation von
Familienstammb&aumen sowie der Zunahme des Alters (r = 0,215; p <,001; n =
286).

Sowohl mit Zunahme des Alters als auch mit zunehmender Anzahl der Praxisjahre
nahm die Sicherheit bei der Interpretation von Familienstammbaumen statistisch
signifikant ab. Je jinger die teilnehmenden Arzt:innen waren und je kirzer sie in
der Praxis tatig waren, desto sicherer fuhlten sie sich bei der Interpretation von

Familienstammbaumen.

3.2.2.3 Haufigkeit der Erstellung von Familienstammbaumen

In den letzten zw6lf Monaten hatten 8,6%, entsprechend 25 von 292
Studienteilnehmer:innen, einen Familienstammbaum in ihrer Praxis erstellt. Im
Mittel betrug die Anzahl der erstellten Genogramme 6 pro Jahr (SD = 7,54). Es

zeigte sich hier entsprechend eine groRe Spannweite zwischen 1 und 30 erstellten
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Stammbaumen in den letzten zwolf Monaten (siehe Tab. 1.3 im tabellarischen

Anhang).

3.2.2.4 Erstellung von Familienstammb&umen und Sicherheit bei der
Interpretation

Nach Filterung der Personen, die in den letzten zwolf Monaten einen
Familienstammbaum erstellt hatten, zeigte sich, dass diese zu den Arzt:iinnen

gehoren, die sich bei der Interpretation sicher fuhlten (n = 24).

Tabelle 4: Sicherheitsgefuhl bei der Interpretation von Familienstammbaumen der
Arztiinnen, die in den letzten zw6lf Monaten einen Familienstammbaum erstellt hatten (N
=25)

Aussage 1 Trifft voll zu 2 3 fehlend
n (%) n (%) n (%) n (%)

Ich fuhle mich sicher bei der 8 (32) 9 (36) 7 (28) 1(4)

Interpretation von

Familienstammbaumen.

n = absolute Haufigkeit, % = relative Haufigkeit

Weiterhin fiel auf, dass sich 27 von 289 Arzt:innen (9,3%) zwar sehr sicher (Wert 1
= trifft voll zu) bei der Interpretation von Familienstammb&aumen fuhlten (siehe Tab.
1.1 im tabellarischen Anhang), jedoch keinen Familienstammbaum in ihrer Praxis
erstellt hatten. Unter Bertcksichtigung der Werte 1, 2 und 3 fihlten sich 59,2%
(171 von 289 Arzt:iinnen) bei der Interpretation eher sicher bis sehr sicher ohne

Genogramme in den letzten zwolf Monaten im Praxisalltag erstellt zu haben.

3.2.2.5 Erstellung von Familienstammbdaumen in den verschiedenen
Bundeslandern

Im Vergleich der Bundeslander ergaben sich deutliche Unterschiede. Keiner der
Teilnehmenden aus Brandenburg gab an, einen Familienstammbaum in den
letzten zwoIf Monaten in der Praxis erstellt zu haben. Von den Teilnehmenden aus
Schleswig-Holstein und aus dem Saarland wurden am meisten Stammb&ume

erstellt. Nahere Angaben finden sich in nachfolgender Tabelle.
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Tabelle 5: Haufigkeitsverteilung der Erstellung von Familienstammbaumen in den
verschiedenen Bundeslandern (N = 25)

BW BY BB NW SL SH TH fehlend
n n n n n n n n
%) () () ) (%) (%) (%) (%)
Erstellung von 4 3 - 1 6 7 3 1
Familienstammb&umen (16) (12) @) (24 @8 @12 )

BW = Baden-Wirttemberg, BY = Bayern, BB = Brandenburg, NW = Nordrhein-Westfalen,
SL = Saarland, SH = Schleswig-Holstein, TH = Thiringen, n = absolute Haufigkeit, % =
relative Haufigkeit

3.2.2.6 Erstellung von Familienstammbaumen Stadt vs. Land

Hinsichtlich der Verteilung der Erstellung von Familienstammb&umen in der Stadt

sowie auf dem Land ergaben sich mit jeweils 48% keine Unterschiede.

Tabelle 6: Haufigkeitsverteilung der Erstellung von Familienstammbaumen in der Stadt
und auf dem Land (N = 25)

In der Stadt Auf dem Land fehlend
n (%) n (%) n (%)
Erstellung von 12 (48) 12 (48) 1 (4)
Familienstammb&aumen

n = absolute Haufigkeit, % = relative Haufigkeit

3.2.3 Letzter Input zu genetischen Themengebieten

Bei der Frage nach dem letzten Input zu genetischen Themengebieten (Seminar,
Veroffentlichung, Qualitatszirkel 0.4.) gab die Mehrzahl (42,8%, n = 125) der
befragen Arztiinnen an, zuletzt nach der Facharztqualifikation in Kontakt
gekommen zu sein. In die Auswertung gingen 263 gultige Werte von 292

Teilnehmenden ein (fehlend n = 29).



Ergebnisse | 24

Letzter Input zu genetischen Themengebieten

m Wahrend des Medizinstudiums

Wahrend der Weiterbildung

® Nach der Facharztqualifikation

m Fehlend

Abbildung 3: Relative Haufigkeiten zu Angaben der Teilnehmenden zum letzten Input zu
genetischen Themengebieten

3.2.3.1 Zusammenhang zwischen Zeitpunkt des letzten Input zu genetischen
Themengebieten und Bundesland

In den Kreuztabellen in Bezug auf den letzten Input zu genetischen
Themengebieten und dem jeweiligen Bundesland des Praxisstandortes der
Teilnehmenden zeigte sich, dass die Mehrheit der Arztiinnen (uber alle
Bundeslander hinweg am haufigsten nach der Facharztqualifikation in Kontakt

kam.

In Bayern und Nordrhein-Westfahlen lag die Anzahl der letzten Kontakte wahrend
der Weiterbildung deutlich Gber der Anzahl wahrend des Studiums. In Baden-
Wirttemberg sowie Brandenburg hingegen kamen die Teilnehmenden wahrend
der Weiterbildung im Vergleich zu wéhrend des Studiums nur noch in knapp der

Halfte der Falle in Kontakt mit einem Input zu genetischen Themengebieten.

Nach der Facharztqualifikation lag v.a. Baden-Wurttemberg mit 62,5%, aber auch
Nordrhein-Westfahlen und Bayern mit 58,6% und 51,4% Uber dem Gesamt-
Durchschnitt der eingeschlossenen Bundeslander mit 47,3% hinsichtlich des

letzten Inputs zu genetischen Themengebieten.

Die genauen Angaben im Vergleich der Bundeslander sind nachfolgender

Abbildung zu entnehmen (siehe auch Tabelle 1.4 im tabellarischen Anhang).
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Letzter Input zu genetischen Themengebieten

25,0%

Baden-Wiirttemberg 67 5%

Bayern 37,1%

51,4%

36,8%
Brandenburg

44,7%

Nordrhein-Westfalen

58,6%

Saarland

Schleswig-Holstein 25,8%
43,9%
o 30,3%
Thiringen 30,3%
39,4%
26,0%
Gesamt 26,7%
47,3%
0,0% 10,0% 20,0% 30,0% 40,0% 50,0% 60,0% 70,0%

m'Wahrend des Medizinstudiums = Wahrend der Weiterbildung m Nach der Facharztqualifikation

Abbildung 4: Relative Haufigkeiten zum letzten Input zu genetischen Themengebieten
alphabetisch sortiert nach Bundesland

3.2.4 Bewertung zu praxisbezogenen genetischen Themenkomplexen

Am besten bekannt waren den teilnehmenden Arzt:innen genetische Hintergriinde
haufiger Erkrankungen wie z.B. Diabetes mellitus, arterielle Hypertonie,
Depression oder Morbus Alzheimer (M = 1,8; SD = 1,01). Bei Hintergrundfragen
zu einer genetischen Thematik wurde im Mittel von 2,5 (SD = 1,40) angegeben, zu
wissen, wo aktuelle Informationen (z.B. Online Ressourcen) zu finden sind.
Ahnlich zeigten sich die Teilnehmenden im Mittel von 2,6 (SD = 1,34) (ber
bestehende Leitlinien zum Umgang mit Krankheiten mit mdglichem genetischem
Hintergrund (z.B. Colon-, Mammakarzinom) informiert. Am wenigsten fihlten sich

die befragten Arzt:innen in der Lage mit Beratungsanlassen, welche im Rahmen
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der Personalisierten Medizin auf sie zukommen, umgehen zu kénnen (M = 3,3; SD
= 1,40).

Eine Ubersicht tber Mittelwerte und Standardabweichungen in absteigender
Reihenfolge sind der folgenden Tabelle zu entnehmen. Die Aussagen entsprechen
Punkt zwei im Fragebogen (siehe Anhang). Die jeweiligen Haufigkeitsangaben

sind in Tabelle 1.5 im tabellarischen Anhang dargestellt.

Tabelle 7: Bewertung der Teilnehmenden zu praxisbezogenen genetischen
Themenkomplexen

Aussage M SD
(95%-KI)

Mir sind genetische Hintergriinde haufiger Erkrankungen 1,79 1,01

(z.B. Diabetes mellitus, arterielle Hypertonie, Depression,

Morbus Alzheimer) bekannt. (1,67-1,90)

Ich fuhle mich in der Lage, auf die moglichen 2.26 1,11

psychologischen Folgen, welche aufgrund einer genetischen

Thematik bei meinen Patient:innen auftreten kénnen, (2,13-2,38)

angemessen eingehen zu kdnnen.

Sofern ich Hintergrundfragen zu einer genetischen Thematik 2.50 1,40

habe, weil3 ich, wo ich aktuelle Informationen finde (z.B.

Online-Ressourcen). (2,34-2,66)

Ich bin Gber bestehende Leitlinien zum Umgang mit 255 1,34

Krankheiten mit moglichem genetischem Hintergrund (z.B.

Colon-, Mammakarzinom) informiert. (2,40-2,70)

Die Auseinandersetzung mit genetischen Themen sehe ich als 2.86 1,32

wichtigen Bestandteil meiner Tatigkeit als Allgemeinarzt/-

arztin an. (2,71-3,01)

Ich fuhle mich dazu in der Lage, mit Beratungsanlassen, die im 3.28 1,40

Rahmen der Personalisierten Medizin auf mich zukommen,

umgehen zu kénnen. (3,12-3,45)

M = Mittelwert (Wert 1 = trifft voll zu, Wert 6 = trifft gar nicht zu), 95%-KI = 95%-
Konfidenzintervall, SD = Standardabweichung

3.2.5 Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten

Von den teilnehmenden Arzt:innen wurden Krebserkrankungen mit genetischem
Hintergrund am relevantesten fir die Weiterbildung zum/zur Facharzt/-arztin fur
Allgemeinmedizin eingeschatzt (M = 1,6; SD = 0,72). An zweiter Position standen

multifaktorielle Erkrankungen mit genetischer Komponente (M = 1,7; SD = 0,90),
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gefolgt von Zugangsmdglichkeiten zu weiterfiUhrenden, bedarfsgerechten

Informationen, welche regional oder online abrufbar sind (M = 1,9; SD = 0,95).

Haufige  monogenetische  Erkrankungen (z.B. Hamochromatose oder
Hamoglobinopathien) wurden im Mittel von 1,9 (SD = 0,84) als relevanter
angesehen als haufige chromosomale Erkrankungen (z.B. Down-Syndrom) mit im

Mittel von 2,3 (SD = 0,12).

Das Erstellen von Familienstammbaumen wurde am wenigsten relevant von allen

gelisteten Weiterbildungsinhalten mit M = 3,6 (SD = 1,29) eingeordnet.

Die nachfolgende Tabelle gibt einen Uberblick iber die Einschatzung der
Relevanz der abgefragten Weiterbildungsinhalte in absteigender Reihenfolge. Im
tabellarischen Anhang sind die Haufigkeitsangaben zu den einzelnen

Weiterbildungsinhalten der Tabelle 1.6 zu entnehmen.

Tabelle 8: Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten

Weiterbildungsinhalt M SD
(95%-Kl)

Krebserkrankungen mit genetischem Hintergrund 1,58 0,72
(z.B. Colon-, Mamma- Prostatacarzinom, Malignes Melanom,
Multiple Endokrine Neoplasie 1 und 2) (1,49-1,66)
Multifaktorielle Erkrankungen mit genetischer 1,72 0,90
Komponente
(z.B. Asthma bronchiale, Morbus Alzheimer, Koronare (1,61-1,82)
Herzerkrankung, Diabetes Mellitus Typ 2)
Zugangsmaglichkeiten zu weiterfihrenden, 1,88 0,95
bedarfsgerechten Informationen
(z.B. regionale Beratungsstellen, Online Ressourcen) (1,77-1,99)
Haufige monogenetische Erkrankungen 1,91 0,84
(z.B. Hypercholesterindmie, Polyzystische Nierenerkrankung,
Hamoglobinopathien, Hamochromatose, Neurofibromatose, (1,81-2,0)
Cystische Fibrose, etc.)
Umgang mi_t psycholog_isch_en Folgen _genetischer 1,98 1,01
Testergebnisse fur Patient:innen und ihr Umfeld

(1,86-2,10)
Ethische, rechtliche und soziale Aspekte, die mit 203 1,05
genetischen Beratungsanlassen assoziiert sind
(z.B. Schweigepflicht, Vaterschaftstests, Datenschutz) (1,91-2,15)
Erkennen von besonderen phanotypischen Merkmalen 218 1,05
(z.B. faziale Auffalligkeiten, Auffalligkeiten an Handen, Haut
etc.) (2,06-2,31)
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Weiterbildungsinhalt M SD
(95%-K1)
Limitationen von Screening-Moglichkeiten bei 2.30 1,02
genetischen Fragestellungen
(2,18-2,42)
Haufige chromosomale Erkrankungen 234 1,12
(z.B. Down-Syndrom, Turner-Syndrom)
(2,21-2,46)
Erstellen von Familienstammb&aumen 3,55 1,29
(3,40-3,70)

M = Mittelwert (Wert 1 = sehr relevant, Wert 6 = gar nicht relevant), 95%-KI = 95%-
Konfidenzintervall, SD = Standardabweichung

3.2.5.1 Vergleich der Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten
mit dem Zeitpunkt des letzten Input zu genetischen Themengebieten

Die Voraussetzung fur eine einfaktorielle Varianzanalyse war nicht gegeben, da

die Daten nicht normalverteilt vorlagen (Kolmogorov-Smirnov-Anpassungstest).

Im Kruskal-Wallis-H-Test (p < ,05) =zeigten sich bei sieben von zehn
Weiterbildungsinhalten signifikante Unterschiede zwischen den drei Gruppen:
Letzter Input zu genetischen Themengebieten wahrend des Medizinstudiums,
wahrend der Weiterbildung und nach der Facharztqualifikation. Die grof3ten
Unterschiede ergaben sich bei den Weiterbildungsinhalten Limitationen von
Screening Mdoglichkeiten (p = ,002), Ethische, rechtliche und soziale Aspekte, die
mit genetischen Beratungsanlassen assoziiert sind (p = ,004) sowie Umgang mit
psychologischen Folgen genetischer Testergebnisse fur Patient:innen und ihr
Umfeld (p =,009).

Keine signifikanten Unterschiede ergaben sich hingegen bei den drei
Weiterbildungsinhalten  Krebserkrankungen mit genetischem  Hintergrund,
Multifaktorielle Erkrankungen mit genetischer Komponente und Erkennen von

phanotypischen Merkmalen.

Die vollstandigen Angaben sind Tabelle 1.7 im tabellarischen Anhang zu

entnehmen.

In  den Mehrfachvergleichen (Post-Hoc-Test mittels Bonferroni-Korrektur)
unterschied sich bei der Einschatzung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten

vor allem die Gruppe der Arzt:innen, welche den letzten Input zu genetischen
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Themengebieten nach ihrer Facharztqualifikation erhielt, von derer, welche zuletzt

wéahrend des Medizinstudiums in Kontakt kam.

Mit dem letzten Input nach der Facharztqualifikation wurde die Relevanz der
folgenden Weiterbildungsinhalte signifikant hoher eingeschéatzt als von den
Teilnehmenden mit dem letzten Input wahrend des Studiums: Limitationen von
Screening-Mdoglichkeiten (z = 3,486, p = ,001), Ethische, rechtliche und soziale
Aspekte, die mit genetischen Beratungsanlassen assoziiert sind (z = 3,296, p =
,003), Haufige chromosomale Erkrankungen (z = 2,923, p = ,01),
Zugangsmaoglichkeiten zu weiterfihrenden, bedarfsgerechten Informationen (z =
2,750, p = ,018), Erstellen von Familienstammbéumen (z = 2,649, p = ,024) und
Haufige monogenetische Erkrankungen (z = 2,498, p = ,037).

Bei dem Weiterbildungsinhalt Umgang mit psychologischen Folgen genetischer
Testergebnisse fur Patient:innen und ihr Umfeld wurde die Relevanz sowohl von
den Teilnehmenden mit dem letzten Input nach der Facharztqualifikation (z =
2,935, p =,01) und als auch von den Teilnehmenden mit letztem Input wéhrend
der Weiterbildung (z = 2,427, p = ,046) als signifikant hoher eingeschétzt als von

den arztlichen Teilnehmer:innen mit letztem Kontakt wahrend des Studiums.

Ein signifikanter Unterscheid zwischen den Gruppen letzter Input nach der

Facharztqualifikation und wahrend der Weiterbildung bestand nicht.

3.2.5.2 Vergleich der Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten
zwischen teilnehmenden Arzten und Arztinnen

Es konnten bei sieben von zehn Weiterbildungsinhalten signifikante Unterschiede
zwischen der Gruppe der ménnlichen und weiblichen Teilnehmenden festgestellt
werden. Dabei wurden die Inhalte von den Arztinnen in allen Fallen relevanter
eingeschatzt als von ihren mannlichen Kollegen (Mann-Whitney-U-Test). Die
grodten Unterschiede lieBen sich bei den Weiterbildungsinhalten Multifaktorielle
Erkrankungen mit genetischer Komponente (p < ,001), Ethische, rechtliche und
soziale Aspekte, die mit genetischen Beratungsanlassen assoziiert sind (p < ,001),
Krebserkrankungen mit genetischem Hintergrund (p = ,001) sowie Limitationen

von Screening Mdglichkeiten (p = ,002) feststellen.

Keine signifikanten Unterschiede ergaben sich bei den Weiterbildungsinhalten:

Erstellen von Familienstammbédumen (p = ,062), Haufige chromosomale
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Erkrankungen (p = ,179) sowie Zugangsmoglichkeiten zu weiterfihrenden,

bedarfsgerechten Informationen (p = ,082).

Eine detaillierte Ubersicht ist der Tabelle 1.8 im tabellarischen Anhang zu

entnehmen.
3.2.5.3 Vergleich der Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten
zwischen in der Stadt und auf dem Land praktizierenden Arzt:innen

Bei keinem der aufgefihrten Weiterbildungsinhalte konnte ein signifikanter
Unterschied in der Bewertung der Relevanz zwischen stadtisch und landlich

praktizierenden Arzt:innen festgestellt werden (Mann-Whitney-U-Test).

Eine detaillierte Ubersicht findet sich in Tabelle 1.9 im tabellarischen Anhang.



31 | Ergebnisse

3.3 Freitextauswertung

Insgesamt nutzten n = 51 (17,5%) Teilnehmende die Freitextoption. In neun Fallen
wurde die Antwort ,Nein.“ (3,1%) ausformuliert. Weitere zwei Kommentare
konnten durch unlesbare Anteile nicht sicher in einen Kontext gesetzt und somit
nicht kategorisiert werden. In die Auswertung gingen daher n = 40 (13,7%)
Kommentare ein. Davon konnten durch Aufzahlungen und Teilaussagen n = 7

Kommentare jeweils zu zwei verschiedenen Kategorien zugeordnet werden.
Deduktive Kategorienbildung

Basierend auf bereits bestehenden Weiterbildungsinhalten konnten in Anlehnung
an eine deduktive Herangehensweise insgesamt 13 Kommentare zu sieben
Kategorien zugeordnet werden. Eine Ubersicht ist der Tabelle 1.10 im
tabellarischen Anhang zu entnehmen.

Am haufigsten gaben die Teilnehmenden Rickmeldung zu den drei Items
Zugangsmoglichkeiten zu weiterfiihrenden, bedarfsgerechten Informationen (n =
4), Limitationen von Screening-Moglichkeiten (n = 3) und Ethische, rechtliche und
soziale Aspekte (n = 2).

Zugangsmaoglichkeiten zu weiterfihrenden, bedarfsgerechten Informationen

Die meisten Kommentare konnten der Kategorie Zugangsmoglichkeiten zu
weiterfihrenden Informationen zugeordnet werden. Es brauche eine bessere
Bereitstellung von Informationen und Mdglichkeiten, um auf dem neuesten Stand
zu bleiben. Zudem missten Kompetenzen im regionalen Arztenetz genutzt

werden und vorwiegend eine Zuweisung zu Spezialist:innen erfolgen:

,Wissen, wo das nédchste kompetente Gen.-Zentrum ist! Zum Weiterleiten, da ich

als Hausarzt die Welt nicht retten kann.“

Limitationen von Screening-Mdglichkeiten

Von drei weiteren Teilnehmenden wurde auf Limitationen von Screening-
Moglichkeiten Bezug genommen. Dabei wurden das Fehlen von
Therapieoptionen, die Perspektiven einer Gentherapie oder auch die

Einsatzmoglichkeiten der Labormedizin thematisiert:
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,Wichtig sind v.a. Kenntnisse (ber die Méglichkeiten und Methoden der
Labormedizinischen Gen-Diagnostik (PCR-Sequenzierung) und deren méglichen

Einsatz.”

Ethische, rechtliche und soziale Aspekte

Kommentare von zwei Teilnehmenden konnten der Kategorie Ethische, rechtliche
und sozialen Aspekte zugeordnet werden. Neben Folgen der Bioethik Konvention

wurde auf ethische Aspekte bei genetischen Untersuchungen Bezug genommen:

»,S0ll (im Interesse des Patienten) alles untersucht werden, was technisch méglich
Ist? Macht die psychische Belastung, mit einer gewissen Wahrscheinlichkeit z.B.

an Alzheimer oder Krebs zu erkranken, nicht erst recht krank?*
Induktive Kategorienbildung

Nachfolgend wurden induktiv vier Haupt-Kategorien anhand der restlichen 34
Kommentare gebildet. Die gebildeten Kategorien sowie Unterkategorien sind
nachfolgend aufgefiihrt und nach Haufigkeit assoziierter Kommentare sortiert. Ein
Uberblick tber alle induktiv gebildeten Kategorien mit Kommentaren findet sich in

Tabelle 1.11 im tabellarischen Anhang.

Integration in den Praxisalltag

Die meisten Kommentare (n = 14) konnten der Hauptkategorie Integration in den
Praxisalltag mit den Unterkategorien Zeitmanagement (n = 5), Vergutung (n = 4),
Patientenmanagement (n = 3) und Dokumentation von Familienstammbaumen (n

= 2) zugeordnet werden.

In den Kommentaren zum Zeitmanagement wurden als tragende Faktoren
Zeitmangel, Zeitdruck und erhohter  Zeitaufwand aufgrund der

Rahmenbedingungen gesehen:

»Solange die Abléufe und Rahmenbedingungen bei der tgl. Patientenversorgung
nicht verbessert werden, wird [das] Thema Genetik immer randstandig bleiben, da

im taglichen Praxis-Wahnsinn keine Zeit oder Kraft fir dieses Thema ubrigbleibt/*

Hinsichtlich der Vergitung ergaben sich Kommentare zu Ausnahmeziffern bei der
Labordiagnostik, der Kosteniibernahme durch die Krankenkassen sowie der (In-
)Fragestellung der Vergutung unter Berucksichtigung des notwendigen

Zeitaufwandes.
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,Kann ich das auch noch leisten fiir 13€ (Ziffer 1).“

In den Kommentaren zum Patientenmanagement ging es vorwiegend um die
Frage, welche Untersuchungen sinnvoll in einem hausarztlichen Setting,
gegenuber einem spezialisierten Zentrum, durchzufiihren sind. Dariiber hinaus sei
das Erkennen von genetischen Erkrankungen und die Weiterleitung an

Beratungsstellen ein priméares Ziel:

»,ES gibt m.E. noch wichtigere Themen in der Allgemeinarztpraxis, daher ist das
Erkennen von Mdglichkeiten einer genetischen Erkrankung und ggf. Weiterleitung

an kompetente Beratungsstellen das Wichtigste fiir einen Hausarzt.*”

In der Unterkategorie Dokumentation von Familienstammbaumen wurde darauf
hingewiesen, dass durch die Erhebung der Familienanamnese ja bereits immer
ein ,grober Stammbaum® im Kopf entstehen wirde, auch ohne diesen
aufzumalen. Hervorgehoben wurde zudem ebenfalls die Differenzierung der
Dokumentationsweisen zwischen Einzelpraxis und Gemeinschaftspraxis bzw.

Medizinischem Versorgungszentrum (MVZ):

»Ich denke Kollegen, die in Einzelpraxis arbeiten, haben die Familienstammb&ume
nach einiger Zeit im Kopf. Bei den neuen Formen der Praxisorganisation mit
mehreren oder wechselnden Kolleginnen (Gemeinschaftspraxen, MVZ) ist es

notwendig, dies in abstrakter Form zu dokumentieren.“

Erganzungen zu Fort- und Weiterbildungsinhalten

Am zweithaufigsten konnten Kommentare zur Hauptkategorie Ergénzungen zu
Fort- und Weiterbildungsinhalten (n = 8) zugeordnet werden. Dabei wurden
rheumatische Erkrankungen, Epigenetik und Alltagsfaktoren, Schwerhdrigkeit,
Taubheit, Sehvermdgen und orthopadische Erkrankungen wie Huftdysplasie und
Huft-Fehlstellungen sowie habituelle Schulter- und Patella-Luxationen und
Depression genannt. Auch wurde auf Embryo- und Fetotoxikologie Bezug
genommen. Zudem sei die Betrachtungsweise des Themas Genetik in den
Naturheilverfahren und der Homdopathie viel ausgepragter als in der
Schulmedizin, sodass diese mehr in die allgemeinmedizinische Praxis
miteinbezogen werden sollten. Von einem weiteren Teilnehmenden wurde eine

Aufarbeitung relevanter Inhalte fur die Allgemeinmedizin gewlnscht:
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LIntegration und Ubersicht der Méglichkeiten fiir Genetik in der Allgemeinmedizin

waére schon.”

Auch die Schwierigkeit der Kommunikation von genetischen Zusammenh&ngen an

Patient:innen wurde thematisiert:

»Ilch habe (trotz eigener autosomal-erbl. Erkrankung) noch Defizite genetische
Erkrankungen und Vererbungsmuster Patienten nahe zu bringen, die

,Ubersetzung* féllt mir schwer.*“

Bewertung des bestehenden Fort- und Weiterbildungsangebotes

Weitere Teilnehmende lieferten Kommentare zur Hauptkategorie Bewertung des
bestehenden Fort- und Weiterbildungsangebotes (n = 7). Mehrere
Teilnehmer:innen sprachen hier von einem kaum bestehenden, fehlenden oder zu

unspezifischen Angebot:
,ES gibt keine oder kaum Fortbildungen zum Thema Genetik bei Hausérzten.*”
oder fuhlten sich nicht ausreichend informiert:

,Man wird auch in den Printmedien kaum dartber informiert, ich fiihle mich zum

Thema Genetik vom aktuellen Stand abgehéngt.*

Auch kame es immer mehr zu unsachlichen Diskussionen im Bereich genetischer
Erkrankungen ohne dass Therapieoptionen zur Verfiigung stiinden. Zudem wurde
die Notwendigkeit einer guten Zusammenarbeit von internistisch tatigen
Hausarzt:innen und Allgemeinmediziner:innen, insbesondere bei

Fortbildungsveranstaltungen, thematisiert.

Bewertung der Fragebogenthematik

Am seltensten wurde Bezug auf die Hauptkategorie Bewertung der
Fragebogenthematik (n = 4) genommen. Es wurde ausgedrickt, dass das Thema
insgesamt nicht wichtig oder nur eine begleitende Problematik sei und erst in den
kommenden Jahren einen hoheren Stellenwert erhalten wirde. Ein Teilnehmender

aulerte sich selbstreflexiv:

LLeider auch von mir teilweise vernachlassigtes Thema.*
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4 Diskussion

4.1 Diskussion der Fragestellung

Im Rahmen dieser Forschungsarbeit sollten Bertihrungspunkte und Erfahrungen
von deutschen Allgemeinarzt:innen im Umgang mit genetischen Erkrankungen
unter besonderer Berlcksichtigung der Erhebung der familienmedizinischen
Anamnese und der Evaluation des Bedarfes an  genetischen
Weiterbildungsinhalten zum/zur Facharzt/-arztin fur Allgemeinmedizin erhoben
werden. Durch die enge Verkniupfung mit der Fachdefinition der DEGAM (DEGAM
2002), der europaischen Definition der Wesensmerkmale der
Allgemeinmedizinischen  Disziplin  (WONCA Europe 2002) wund den
Versorgungsebenen der WHO (Atun 2004) ist die Fragestellung pradestiniert
dazu, einen wichtigen Beitrag zur Forschung innerhalb der Allgemeinmedizin zu

leisten.

Im  Positionspapier der DEGAM zur geplanten  Forderung  der
Versorgungsforschung wird die Notwendigkeit der Intensivierung dieses
Forschungszweiges im Bereich der Primérversorgung durch konkrete
Herausforderungen wie steigende Lebenserwartung, dem sich verandernden
Krankheitsspektrum und dem rasanten technischen Fortschritt deutlich (DEGAM
2014). Ergebnisse der vorliegenden Arbeit kdnnen somit dazu beisteuern, die
Quialitat der Versorgung im Gesundheitswesen zu verbessern.

Die thematische Berilcksichtigung der klinischen Genetik im Fachbereich der
Allgemeinmedizin kann dazu beitragen, die primararztliche
Gesundheitsversorgung von Patient:innen zu starken. Die Inanspruchnahme von
Facharzt:innen, aufgrund der vielfaltigen Uberschneidungen genetisch (mit-
)bedingter Krankheitsbilder mit diversen Fachgebieten, kdnnte reduziert und somit
auch gesellschaftspolitische Interessen durch Vermeidung von Uberversorgung
und Verringerung der Kosten im Gesundheitswesen gefordert werden. Dies ist
insbesondere vor dem Hintergrund zunehmender Relevanz genetischer
Fragestellungen im Bereich haufiger Erkrankungen wie z.B. Diabetes mellitus,
Hypercholesterinamie oder auch der Krebserkrankungen zu beachten. Weiterhin
ist die limitierte Anzahl an Spezialist.innen, wie z.B. Facharztiinnen fur
Humangenetik, zu beriicksichtigen. Laut Arztestatistik der Bundesarztekammer

waren mit Stand vom 31.12.2020 380 Facharzt:iinnen fur Humangenetik in



Diskussion | 36

Deutschland beruflich tatig, davon 227 im ambulanten und 118 im stationaren
Bereich (BAK 2020, S. 14).

Im Rahmen dieser Arbeit wurde der hauséarztliche Umgang mit genetischen
Themengebieten und assoziierten Beratungsanlassen erhoben. Dabei konnten
notwendige Kompetenzen aufgezeigt werden, die fir die allgemeinarztliche
Tatigkeit mal3geblich sind. Die Einschatzung der eigenen Fahigkeiten und die
Erhebung von aktuell relevanten Weiterbildungsinhalten kann zukinftig Grundlage
fur die Integrierung genetischer Themenfelder in Weiterbildungscurricula wie
beispielsweise dem kompetenzbasieren Curriculum Allgemeinmedizin der DEGAM
(Steinhaeuser et al. 2013; Steinhduser et al. 2021) bilden. Eine angemessene
Gesundheitsfirsorge fir Patient:innen kénnte so perspektivisch gewahrleistet und
niedergelassenen Allgemeinarzt:iinnen eine Madglichkeit geboten werden, den
wachsenden Anforderungen im Bereich der klinischen Genetik gerecht werden zu

kdnnen.

4.2 Diskussion von Material und Methoden

Methodisch wurde im Rahmen der vorliegenden Dissertation auf ein quantitatives
Forschungsdesign zurtickgegriffen. Die Erhebung der Primé&rdaten erfolgte im

Rahmen einer Querschnittstudie mittels postalisch zugesendeter Fragebdgen.

Querschnittstudien entsprechen einer Momentaufnahme einer definierten
Stichprobe innerhalb einer Population (hier niedergelassene
Allgemeinmediziner:innen und hausarztlich tatige Internist:innen in der BRD) zum
Zeitpunkt der Datenerhebung (Erhebungszeitraum von 11/2018 bis 02/2019). Sie
haben dabei, durch die einfache und glnstige Realisierbarkeit, eine hohe
forschungsokonomische  Effizienz und eignen sich insbesondere  fir
Bedarfserfassungen. Hierbei konnen sozio6konomische Merkmale verglichen
werden, hingegen sind Ruckschlisse auf die Existenz oder Richtung einer
Kausalitat nicht ohne die Verletzung von Kohorteneffekten méglich (Déring und
Bortz 2016a, S. 210f.; Okasha 2007).

In der vorliegenden Studie wurden sowohl deskriptive als auch analytische
Aspekte von Querschnittstudien abgebildet (Kesmodel 2018). Der deskriptive
Charakter entspricht der Erhebung der Pravalenz von Einstellungen und Wissen

im Bezug zu genetisch assoziierten Fragestellungen und Beratungsanlassen.
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Unter analytischen Gesichtspunkten wurden Zusammenhange untersucht und
erhoben, inwiefern Parameter wie beispielsweise soziodemographische
Charakteristika (hier: Bundesland, Alter, Praxiserfahrung) die Erstellung und

Interpretation von Familienstammbaumen determinieren.

Abschliel3end wurde in der Erhebung eine offene Frage gestellt, um weitere, durch
den Fragebogen nicht abgedeckte Aspekte zu erfassen. Die Auswertung dieser
Frage erfolgte mittels qualitativer Methodik. Neben der Subjektorientierung wurden
so weitere Potentiale qualitativer Methoden, wie u.a. Alltagsorientierung, die
fallbasierte Mdglichkeit der Erfassung von Komplexitat, relevante Kontextfaktoren,
die Integration unterschiedlicher Perspektiven in den Forschungsprozess und die
Integration von Betroffenen (hier: Allgemeinarzt:innen) fur die Forschung genutzt
(Meyer und Flick 2017, S. 81, Tab. 2.2.1).

Das Ziel der quantitativen Umfrageforschung ist hingegen die mdglichst genaue
Abschatzung der Auspragung bestimmter Merkmale in einer Population anhand
der Befragungsdaten einer reprasentativen Stichprobe (Déring und Bortz 2016a,
S. 383). Hierbei sind durch das Konzept des ,Total Survey Error® (Gesamtfehler
einer quantitativen Umfrage) funf Arten von Umfragefehlern zu beachten:
Abdeckungs-, Nonresponse-, Stichproben-, Mess- und Datenverarbeitungsfehler
(Déring und Bortz 2016a, S. 383; Weisberg 2005).

Zur Minimierung von Abdeckungsfehlern (,coverage error®) wurde darauf geachtet,
dass die Auswahlgesamtheit der angezielten Grundgesamtheit entspricht (Déring
und Bortz 2016b, S. 383). Die zufallige Stichprobe der angeschriebenen
Arztinnen kongruiert daher mit der Verteilung der niedergelassenen
Facharztqualifikationen im hausarztlichen Bereich mit einem Verhaltnis von 70%
Allgemeinarztiinnen und 30% hausarztlich tatigen Internist:iinnen, einem
Geschlechterverhéltnis (mannlich zu weiblich) von etwa 50% sowie gleicher
Berlcksichtigung stadtischer und landlicher Regionen, entsprechend der
Erhebungen der BAK und des BBSR (BAK 2018; BBSR 2017a, 2017b).

Um Nonresponse-Fehler (,nonresponse error®) aufgrund von Antwortverweigerung
zu reduzieren, wurde bei der Umfrage-Konzeption bereits auf ein personalisierts
Anschreiben geachtet, um einen personlichen Bezug herzustellen und
sozialspychologische Austauschprozesse anzuregen (Déring und Bortz 2016b, S.

384). Weiterhin wurde im Rahmen der Reduktion des Fragebogens darauf
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geachtet einen angemessenen Zeitrahmen zum Ausfullen von 10-15 Minuten nicht
zu Uberschreiten, welcher fur die Nutzer:innen in der Beschreibung transparent
ersichtlich war. Auch wurde hinsichtlich rationaler Abwagungen zugunsten der
Teilnahme an der Studie im Anschreiben ein Bewusstsein fir die Relevanz des
Themas fir den Praxisalltag geschaffen und ein vorfrankiertes Rucksendecouvert

beigelegt.

Um den Stichprobenfehler (,sampling error“) gering zu halten und zudem eine
Reduktion des Netto-Stichprobenumfangs durch mégliche Teilnahmeverweigerung
(non-response error) auszugleichen (Doring und Bortz 2016b, S. 384f.), wurde die

Stichprobengréf3e bereits initial auf min. 2000 Hausarzt:innen angehoben.

Die sorgfaltige Fragebogenkonzeption, -Entwicklung und -Uberprifung durch ein
Expertengremium erfolgte mit dem Ziel der Reduktion von Messfehlern
(,measurement error) innerhalb des Fragebogens (Doéring und Bortz 2016b, S.
385f.).

Die erhobenen Daten wurden mit dem Statistik Programm SPSS in der aktuellen
Version bearbeitet und zuvor, zur Sicherstellung der Datenqualitat und zur
Vermeidung von Datenverarbeitungsfehlern (,postsurvey error®), aufbereitet
(Doéring und Bortz 2016b, S. 386, 2016¢, S. 584f.).

In der vorliegenden Studie konnte insgesamt ein Rucklauf von 14,6% (N = 292)
erreicht werden, was 0,53% der niedergelassenen Allgemeinarzt:innen zum
Zeitpunkt der Befragung entspricht (BAK 2018). Der Anteil an weiblichen
Teilnehmerinnen (51,7%) lag dabei etwas Uber dem des Bundesdurchschnitts mit
48% berufstatigen Allgemeinmedizinerinnen zum Zeitpunkt der Ergebung (BAK
2018, S. 4f.), jedoch deutlich Uber dem Anteil an Frauen (35%) in einer
vergleichbaren europaischen Erhebung aus dem Jahr 2004 (Julian-Reynier et al.
2008). Der Altersdurchschnitt von 53,3 Jahren ist vergleichbar mit dem Altersgipfel
der niedergelassenen Allgemeinmediziner:innen zwischen 50 und 59 Jahren (BAK
2018, S. 33) sowie mit Daten aus einer vergleichbaren Erhebung mit u.a.
deutschen Hausarzt:innen (Julian-Reynier et al. 2008). Die mittlere hausarztliche
Tatigkeit betrug 16,8 Jahre und entspricht damit in etwa der durchschnittlichen
Dauer der niedergelassenen Tatigkeit von Haus- und Facharztiinnen mit 15,1
Jahren (Kassenarztliche Bundesvereinigung 2018, S. 12). Die Anzahl der

Patientenkontakte mit im Mittel 214 pro Woche ist anndhernd vergleichbar mit
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Daten einer reprasentativen Stichprobe von deutschen Hausarzt:innen,
hausarztlich tatigen Internist:innen sowie Kinderarzt:innen in einer Erhebung zum
deutschen Gesundheitswesen (n = 242) (Koch et al. 2011). Deutschland liegt
damit im internationalen Vergleich weit oberhalb der durchschnittlichen Anzahl an
Patientenkontakten pro Woche (Challen et al. 2010; Koch et al. 2011).

4.2.1 Limitationen der Forschungsarbeit

Der Ricklauf von 14,6% lag deutlich unterhalb der angestrebten Ricklaufquote
von 20-30%, die in etwa ublichen Rucklaufquoten von Studien mit
Allgemeinéarzt:innen entspricht (Bonevski et al. 2011; Grava-Gubins und Scott
2008; Sebo et al. 2017). Es zeigt sich somit eine geringe Ausschodpfungsrate trotz
des zuvor angehobenen Stichprobenumfangs. Dies ist mdglicherweise auf das im
hausarztlichen Setting noch wenig bekannte und fokussierte Themenfeld

zurtickzufihren.

Nach der Theorie des geplanten Handelns (,theory of planned behavior®) erhdht
sich die Teilnahmebereitschaft u.a. je mehr die Teilnehmenden von der
Sinnhaftigkeit ihres Handelns bzw. der Relevanz des Forschungsthemas fir das
eigene Umfeld Uberzeugt sind (Wirtz 2020, S. 385). Freitext-Kommentare wie ,Das
Thema finde ich insgesamt nicht wichtig.“ geben Hinweise fir entgegengesetzte
Haltungen. Es ist durchaus anzunehmen, dass die Antwortverweigernden
Eigenschaften, Einstellungen oder Gewohnheiten haben, die sich von den
Studienteilnehmenden abheben (Doéring und Bortz 2016b, S. 385). Hier ist
vorstellbar, dass Teilnehmende eine hdohere intrinsische Motivation der
Forschungsfrage gegenlber zeigten und sich somit durch den Fragebogen eher
angesprochen fuhlten als Nichtteilnehmende (Selection Bias). Dies kann sowohl
auf einem positiven als auch negativen personlichen Bezug, wie z.B. Interesse,
Vorerfahrungen bzw. Ablehnung, Unverstandnis sowie moglicherweise auch durch
Assoziation Zu einschneidenden, geschichtlichen Hintergriinden

(nationalsozialistische Ideologie der Euthanasie) begrtindet sein.

Elemente wie Zeitmangel, fehlender Bekanntheitsgrad oder fehlendes Vertrauen
in das Forschungsinstitut kobnnen weiterhin zu einer Teilnahmeverweigerung und
somit zu Non-Response-Fehlern fuhren (Déring und Bortz 2016b, S. 384).
Hinsichtlich der Response-Rate der einzelnen Bundeslander liel3 sich der héchste

Rucklauf mit 25% in Schleswig-Holstein (Sitzt des Forschungsinstituts) feststellen,
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welches moglicherweise eine Wertschatzung sowie ggf. ein besonderes Interesse

an lokalen Forschungsthemen im Bereich der Allgemeinmedizin widerspiegelt.

Gegebenenfalls hatte durch eine wiederholte Kontaktaufnahme (Recall) die
Ausschopfungsrate erhdoht werden kénnen (DoOring und Bortz 2016b, S. 385). In
vergleichbaren Studien (Powell et al. 2012) lag die Response-Rate jedoch trotz
erster und zweiter Kontaktaufnahme (1. Reminder: Postkarte und Online-Link zur
Befragung, 2. Reminder: erneute Zusendung des Fragebogens mit
Rucksendecouvert), ahnlich wie bei der vorliegenden Befragung, bei 16,2%. Im
direkten Vergleich mit bereits 2004 erhobenen Daten aus einer Befragung mit
deutschen Hauséarzt:innen im Rahmen der GenEd study (Calefato et al. 2008;
Julian-Reynier et al. 2008) lasst sich feststellen, dass die Ausschépfungsrate trotz
monetarem Anreiz und einmaligem Reminder mit N = 251 deutlich unter der
Ausschopfungsrate der vorliegenden Arbeit (N = 292) lag. Gegenstand aktueller
Diskussion ist auch, inwieweit die Verfolgung von Non-Responden im Gegensatz
zu einem bereits initial erhéhten Stichprobenumfang ein geeignetes Mittel zur
Maximierung der Datenqualitat darstellt (Willis et al. 2013). Da initial bereits der
Stichprobenumfang angehoben wurde und die Auswertung der Befragung anonym
erfolgte, ist kein Reminder versendet worden. Aktueller Forschungsgegenstand ist
zudem, ob und inwieweit gangige MalRnahmen wie beispielsweise monetare
Anreize tatsachlich zur Erhéhung der Response-Rate bei (Haus-)Arzt:iinnen
beitragen kénnen (Grava-Gubins und Scott 2008; Pit et al. 2014).

Die Mdglichkeit der Untersuchung von seltenen Ereignissen ist im Rahmen von
Querschnittstudien aufgrund statistischer Limitationen ohne entsprechend hohe
Ausschopfungsrate stark eingeschrankt. Daher ist die Ubertragbarkeit und
Aussagekraft auf ein grof3eres Kollektiv, insbesondere bei der Analyse derer, die
Familienstammb&aume erstellt haben (n = 25), mdglicherweise limitiert. Ergebnisse
der vorliegenden Forschungsarbeit sind daher nur eingeschrankt generalisierbar
und insbesondere nicht auf weitere Facharztgruppen der Primarversorgung wie
beispielsweise Padiater:innen ubertragbar, deren Tatigkeitsbereich ebenfalls eng
mit genetisch assoziierten Themenbereichen verknupft ist (vergl. (Nippert et al.
2011)).

Im Bereich der Versorgungsforschung wird neben der gesellschaftlichen,
wissenschaftlichen und fachlichen Perspektive auch die Outcome- bzw.

Patientenperspektive unterschieden, um Interessen adaquat abbilden zu kénnen
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(Schrappe und Pfaff 2017, S. 6). Durch die Befragung von Arzt:innen im Rahmen
der vorliegenden Studie kdnnen keine Rickschlisse Uber den Bedarf auf Seiten
der Patient:innen gezogen werden, sodass dieser in zukinftigen Studien
Beachtung finden sollte.

4.3 Diskussion der Ergebnisse

4.3.1 Erhebung der Familienanamnese

Im Vergleich zu anderen Studien, in denen das Augenmerk hauptsachlich auf der
Einschatzung der Selbstsicherheit bei der Erhebung der Familienanamnese lag
(Carroll et al. 2009; Chambers et al. 2015; Nippert et al. 2011), wurde in dieser
Befragung erstmalig der Fokus darauf gelegt, durch welche Personen die
Familienanamnese im hauséarztlichen Setting aktuell erhoben wird. Nahezu alle
Arztiinnen gaben an, diese selbst durchzufiihren. Zugleich wurden in weniger als
1/3 der Falle auch Patientiinnen gebeten Informationen, z.B. mittels
Selbstauskunft, zusammenzutragen. Noch seltener wurden MFAs unterstitzend
tatig. Zu den Kernkompetenzen des Fachbereiches Allgemeinmedizin gehort
malgeblich die Anamneseerhebung, welche meist nicht systematisch innerhalb
von ein oder zwei Konsultationen, sondern im Laufe der Jahre Uber eine Vielzahl
an Kontakten verschiedener Familienmitglieder oder durch die erlebte Anamnese
im Rahmen von Hausbesuchen vervollstandigt wird (Himmel und Klein 2017, S.
602f.).

Wahrend die Familienanamnese von Hausarzt:innen als tagliche Routine und Tell
ihrer hausarztlichen Kernkompetenz verstanden wird und einen integralen Part in
der Praxis einnimmt, scheinen genetische Zusammenhdnge sowie
Risikoabschatzungen im Rahmen der Familienanamnese kontrastierend
wahrgenommen zu werden (Mathers et al. 2010). Grinde fur eine fehlende
Implementierung in den Praxisalltag sind bereits identifiziert worden (Mikat-
Stevens et al. 2015). Sie beziehen sich u.a. auf fehlendes Selbstvertrauen und
Fachwissen im Umgang mit genetisch (mit-)bedingten Erkrankungen sowie
genetischem Basiswissen. Zudem steht das Fehlen von detaillierten und aktuellen
Familienanamnesen sowie der Mangel an Zeit im Vordergrund (Mikat-Stevens et
al. 2015). Assoziierte Kommentare, die diese Themenbereiche widerspiegeln,

finden sich auch in den Freitexten: ,Wie soll der erhdhte Zeitaufwand bewaltigt
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werden? (...) und ,(...) ich flihle mich zum Thema Genetik vom aktuellen Stand

abgehangt.“.

Sollen genetische Aspekte, wie u.a. Krebserkrankungen mit moglichem
genetischen Hintergrund in der Anamnese beleuchtet werden, kann es sinnvoll
sein, Patientiinnen zu bitten bereits vorab relevante Informationen
zusammenzutragen. Beispielsweise kann so einfacher eine Risikoeinschatzung
hinsichtlich des Auftretens von Sporadischen Kolorektalen Karzinomen oder auch
eines Hereditaren Kolorektalen Karzinoms unter z.B. Verwendung der
Amsterdam-II-Kriterien oder revidierten Bethesda-Kriterien vorgenommen werden
(Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften
2019; Reusch und Steinhauser 2021, S. 429). Ein vergleichsweises Vorgehen ist
insbesondre im Rahmen von humangenetischen Beratungen ublich und
entsprechend zeiteffizient. In einer Studie konnte gezeigt werden, dass auch in der
Primarversorgung durch Patient:innen generierte Familienauskinfte dazu
beitragen kodnnen, zielgerichtet Informationen zusammenzutragen. Individuelle
Risikoprofile konnten so z.T. besser als durch die urspringlich von den befragten

Arzte:innen angewandten Methoden erfasst werden (Fuller et al. 2010).

Fragebdgen fur Patient:innen sind in der Regel leitlinienorientiert, in vielen Fallen
bereits online abrufbar und vor dem Beratungstermin auszufillen. Das
Medizinische Versorgungszentrum Humangenetik Freiburg stellt beispielsweise
den Fragebogen: ,Vorbereitung zur Genetischen Beratung wegen maoglicher
erblicher Belastung fur Brustkrebs, Eierstockkrebs und/oder andere Tumoren® zur
Verfugung. Hiermit kann relativ einfach ein Risiko-Score ermittelt werden, der
Auskunft dartber gibt, wann eine humangenetische Beratung indiziert ist
(Humangenetik Freiburg 2017). Der ,Fragebogen zu Tumorerkrankungen in der
Familie” der Medizinischen Universitat Graz ist u.a. ebenfalls online abrufbar
(Medizinische Universitat Graz 2018).

Die Erganzung der Familienanamnese unter Beriicksichtigung genetischer
Gesichtspunkte kann entweder beratungsanlassbezogen oder im Rahmen der
longitudinalen Betreuung von Patient:innen erfolgen, sodass der zeitliche Aufwand
minimiert wird. Neben der Integrierung von zugeschnittenen Selbstauskunftsbdgen
fur Patienten:innen (Fuller et al. 2010) ist es auch denkbar, die Erhebung
spezifischer Anamnese-Abschnitte an MFAs zu delegieren. In einer Studie mit

schleswig-holsteinischen Hausarzt:innen konnte gezeigt werden, dass die
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Delegation von verschiedenen Aufgaben mit einer erhéhten Arbeitszufriedenheit
assoziiert war (Goetz et al. 2017). In vielen, auch europaischen Landern, ist der
Begriff des/der ,Genetischen Beraters/Beraterin® nicht an die arztliche Profession
gebunden und wird durch nicht-arztliches medizinisches Personal ausgefihrt
(Abacan et al. 2019). In einer Befragung wurde deutlich, dass die
Anamneseerhebung auch in Deutschland bereits zu den von MFAs
Ubernommenen Tatigkeiten (in der vorliegenden Erhebung entsprechend 12%)
gehort (Egidi et al. 2015). Die Perspektive einer eigenen Sprechstunde mit
eigenem Zeitfenster gehorte dabei zu den Bereichen, die als besonders attraktiv
von MFAs beurteilt wurden. Es ist somit denkbar, dass an dieser Stelle
Versorgungsliucken durch MFAs durch gezieltes und standardisiertes Zuarbeiten
sowie integrative Zusammenarbeit geschlossen werden kdnnen (Egidi et al. 2015).
Freitextkommentare wie: ,Solange die Abldufe und Rahmenbedingungen bei der
tgl. Patientenversorgung nicht verbessert werden, wird [das] Thema Genetik
immer randstandig bleiben, da im taglichen Praxis-Wahnsinn keine Zeit oder Kraft
fur dieses Thema Ubrigbleibt! unterstreichen die Notwendigkeit der

Konzeptualisierung alternativer Strategien im Rahmen von weiteren Studien.

4.3.2 Umgang mit Familienstammbaumen

4.3.2.1 Sicherheit bei der Interpretation von Familienstammb&umen

In der vorliegenden Arbeit wurden erstmals Daten von deutschen Hauséarzt:.innen
in Bezug darauf erhoben, wie sicher sie sich bei der Interpretation von
Familienstammbaumen fihlen. In bisherigen Studien wurde insbesondere ein
Augenmerk auf das Selbstvertrauen bei der Erhebung einer vollstdndigen
Familienanamnese und der Erstellung von Familienstammbaumen zum
Management von Erkrankungen mit moglichem genetischen Hintergrund gelegt
(Chambers et al. 2015; Nippert et al. 2011).

Die Erstellung von Familienstammb&aumen (Genogrammen) bietet eine Moglichkeit
die familienmedizinische Struktur adaquat zu erfassen. Sie beleuchtet so
generationenubergreifende Muster von Krankheiten, stellt aktuelle Probleme in ein
einen zeitlichen Zusammenhang und offeriert, neben dem diagnostischen
Stellenwert, zudem Madglichkeiten therapeutische Malinahmen besser zu steuern
(Himmel und Klein 2017, S. 603). Erhobene Daten aus der Familienanamnese

lassen sich auf diese Weise strukturiert und Utbersichtlich wiedergeben. Je nach
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Fragestellung kénnen auch biomedizinische und psychosoziale Informationen
kombiniert, Problemverhalten exploriert und Beziehungsmuster miteinander in
Zusammenhang gesetzt werden (Himmel und Klein 2017, S. 603). Genogramme
konnen somit vielfaltig und nicht nur im Zusammenhang mit genetischen
Fragestellungen oder zur Risikoabschéatzung in den Praxisalltag integriert werden.
Wie auch die Familienanamnese kann ein Genogramm (Uber mehrere

Konsultationen hinweg aufgebaut und vervollstandigt werden.

Die Interpretation von Familienstammbaumen setzt die Kompetenz der Erstellung
und der Erhebung der vorangegangenen Familienanamnese voraus. Die Mehrheit
der Teilnehmenden flhlte sich bei der Interpretation lediglich im Mittel von 3,2 (SD
= 1,52) sicher. In Kontextualisierung der Ergebnisse von Chambers et al. (2015)
ist von einem weiteren Kompetenzgefalle zwischen Erhebung der
Familienanamnese, Erstellung von Stammb&umen sowie deren Interpretation im

hausarztlichen Setting auszugehen.

Nur etwa jeder/jede zehnte der teilnehmenden Hausarzt:innen fuhlte sich sehr
sicher bei der Interpretation eines Familienstammbaums. Ahnliche Ergebnisse
erbrachte die GenEd study: bei der Frage nach der Fahigkeit potenziell vererbbare
Erkrankungen zu identifizieren, fuhlten sich nur 16% der Hausarztiinnen aus
verschiedenen europaischen Mitgliedsstaaten sicher bis sehr sicher (Nippert et al.
2011). Neben fehlendem Basiswissen Uber genetische Zusammenhange (Mikat-
Stevens et al. 2015; Nippert et al. 2011) kdnnen hierzu auch Unsicherheit oder
Unwissen Uber die notwendigen zu erhebenden Informationen beitragen (Al-Habsi
et al. 2008). Fur den hauséarztlichen Bereich scheint eine Bereitstellung von
erganzenden Fragen zu genetischen Hintergrinden im Rahmen der erweiterten

Familienanamnese daher sinnvoll zu sein.

4.3.2.2 Zusammenhang zwischen Sicherheit bei der Interpretation von
Familienstammb&aumen und Alter sowie Praxisjahren

In den Korrelationsanalysen zeigte sich, dass die Sicherheit bei der Interpretation
von Familienstammbaumen sowohl mit Zunahme des Alters wie auch der Anzahl
an Praxisjahren, signifikant abnimmt. Denkbar ist hier, dass es durch die seltene
Anwendung im Praxisalltag, wie sie in vorliegender Arbeit erstmals beschrieben
wird, sowie durch den zunehmenden Abstand zum Studium, zu einem

sukzessivem Kompetenzverlust kommt. Dieser kann es erschweren oder gar
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verhindern, im Bedarfsfall einen adaquaten Familienstammbaum zu erstellen und
eine Risikobeurteilung vorzunehmen. Unter Berticksichtigung, dass insbesondere
im Bereich  von Krebserkrankungen mit  familiarer =~ Komponente
FriherkennungsmalRnahmen leitliniengerecht anzupassen sind, ist durchaus
vorstellbar, dass sich Krankheitsverlaufe entwickeln, die potenziell vermeidbar
sind und durch das Nicht-Erkennen mdglicher Risikokonstellationen Patient:innen
Schaden nehmen. In einer amerikanischen Studie konnte gezeigt werden, dass
auch die Bereitschaft von Arzten:innen zur Zuweisung zu Spezialist:innen mit
Zunahme der eigenen Unsicherheit im Umgang mit genetisch bedingten

Erkrankungen signifikant abnimmt (Chambers et al. 2015).

Auch in vergleichbaren Erhebungen mit Arzt:innen der Priméarversorgung in den
USA und Europa konnte ein Zusammenhang zwischen einer hoheren Sicherheit
im Umgang mit genetisch bedingten Erkrankungen und einem jlingeren Alter der
Arztiinnen (Chambers et al. 2015; Nippert et al. 2011) bzw. einer kiirzeren

Praxiszeit (< zehn Jahren) (Nippert et al. 2011) nachgewiesen werden.

Weiterhin ist zu berlcksichtigen, dass nicht nur das Studium (mit jewelils
geltendem Gegenstandskatalog), sondern auch die Weiterbildungszeit der &alteren
Studienteilnehmenden, bei einem durchschnittlichen Alter von 53,3 Jahren, l&anger
zurUckliegt. Zudem hat sich auch das Themenfeld der klinischen Genetik schneller
verandert, als sich die medizinische Lehre anpassen konnte (Korf 2002). Es
bestand daher bereits frih Konsens dariiber, dass Edukationsmodelle notwendig
sind, um den wachsenden Aufgaben gerecht werden zu kdénnen (Burke, S. et al.
2006; Telner et al. 2008).

Aufgrund des hohen Altersdurchschnitts der Studienteilnehmenden sind
weiterfihrende Studien winschenswert, um Entwicklungen in der medizinischen
Lehre zu erfassen, die in den letzten zwei Jahrzenten stattgefunden haben. Hierzu
wirden sich ebenfalls Querschnitterhebungen eignen, welche sich z.B. an
Arztiinnen in Weiterbildung adressieren, um mdgliche Weiterbildungsinhalte

passgenau zuschneiden zu kénnen.

4.3.2.3 Haufigkeit der Erstellung von Familienstammb&aumen

Weiterhin konnten durch die vorliegende Studie erstmals Ruckschlisse darauf

gezogen werden, wie haufig Hausarzt:innen Familienstammb&aume in ihrer Praxis
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erstellen. Weniger als jeder/jede zehnte der teilnehmenden Hauséarzt:innen gab
an, innerhalb der letzten zwoIf Monate einen Stammbaum erstellt zu haben. Da
sich im Rahmen der gewdahlten Fragestellung nicht erfassen lasst, wie viele
Stammbaume moglicherweise bereits fruher erstellt und ggf. nur in den letzten
zwolf Monaten nicht bearbeitet/erweitert worden sind, lasst sich entsprechend
nicht folgern, wie viele Hausarzt:innen Stammbaume im Praxisalltag verwenden.
Es ist jedoch anzunehmen, dass der beschriebene Anteil in der Beurteilung der
Daten zu vernachlassigen ist. Die Beschrankung auf den Zeitraum von zwolf
Monaten wurde dabei bewusst gewéhlt, da antizipierbar ist, dass Tatigkeiten,
welche weniger als zehn Mal pro Jahr ausgefiihrt werden, negativen Einfluss auf
das eigene Training und die Sicherheit bei der Durchfihrung haben (Wickstrom et
al. 2000; Steinhauser et al. 2017).

4.3.2.4 Erstellung von Familienstammb&umen und Sicherheit bei der
Interpretation

Dass sich alle Teilnehmenden, die innerhalb des letzten Praxisjahres
Familienstammbaume erstellt hatten, auch sicher bei der Interpretation von
Genogrammen fluhlten (Werte 1-3), deutet auf einen Zusammenhang zwischen
dem Selbstvertrauen und der Haufigkeit der Durchfihrung hin. Ein solcher
Zusammenhang wurde bereits in anderen Studien beschrieben (Wickstrom et al.
2000). Aufgrund der niedrigen Frequenz der Durchflihrung ist anzunehmen, dass
sowohl die Expertise der Arztiinnen selbst, als auch die entsprechende
Kompetenz-Vermittlung an Arzt:innen in Weiterbildung noch deutlich ausbaubar
ist. Train-the-Trainer-Modelle wurden bereits in der Literatur diskutiert (Laberge et
al. 2009; Mikat-Stevens et al. 2015). Eine Implementierung wére auch in
Deutschland im Rahmen der Train-the-Trainer Fortbildungsprogramme denkbar,
die seit Juli 2017 obligater Bestandteil der Kompetenzzentren Weiterbildung
Allgemeinmedizin nach § 75a SGB V, Anlage IV sind (Dippell et al. 2020; Ledig et
al. 2016). Zukunftige Studien kdnnten eine solche Integration adressieren.

Ein weiterer Teil der Arztiinnen (9%), fuhlte sich zwar sehr sicher bei der
Interpretation, erstellte jedoch keine Stammbaume in ihrer Praxis. Es wird deutlich,
dass ein verhaltnismaRig hoher Anteil an Arztiinnen existiert, der Genogramme
aufgrund vorhandener Fachkompetenz leicht in die Praxis integrieren kdnnten,
dies moglicherweise jedoch aufgrund von fehlender Uberzeugung hinsichtlich der
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Praxisrelevanz oder aber monetarer und zeitlicher Kriterien prinzipiell nicht in
Erwagung ziehen. Freitextkommentare wie: ,Spielt eine Rolle, doch noch keine
tragende, zumal unsere zeitlichen Mdglichkeiten durch Uberfordernde Burokratie
immer geringer werden!* und ,Welche finanziellen Unterstiitzungen gibt es fur den
erh6hten Zeitaufwand?“ unterstiitzen diese Annahme. Ahnliche Barrieren wurden
u.a. im Rahmen eines systematischen Reviews erfasst (Mikat-Stevens et al.
2015). Betrachtet man dabei den Zeitfaktor, sollte die Erstellung eines vorlaufigen
Genogramms hingegen nicht langer als zehn Minuten in Anspruch nehmen
(Himmel und Klein 2017, S. 604). In internationalen Studien konnte zudem gezeigt
werden, dass oftmals (ggf. auch trotz problemloser Interpretation) Schwierigkeiten
bestehen, mogliche Risiken fur erblich (mit-)bedingte Erkrankungen gegeniber
Patient:innen zu kommunizieren und anschlielend ein passendes Management zu
entwickeln (Brandt, R. et al. 2008; Carroll et al. 2003; Challen et al. 2010).
Freitextkommentare wie: ,Ilch habe (trotz eigener autosomal-erbl. Erkrankung)
noch Defizite genetische Erkrankungen und Vererbungsmuster Patienten nahe zu

bringen, die ‘Ubersetzung* fallt mir schwer.“ entsprechen dieser Einschatzung.

Es erscheint daher sinnvoll, zukinftig auch in Deutschland ein Bewusstsein fur
das Potential von bisher noch wenig verwendeten Genogrammen im Rahmen der
erweiterten Familienanamnese in der Hausarztpraxis zu schaffen. Hausérzt:innen
sollten dabei unterstiitzt werden, gewonnene Informationen in einen sinnvollen
Kontext zu setzen und diese anschlieRend adaquat Patient:innen gegenuber zu

vermitteln.

4.3.2.5 Erstellung von Familienstammb&umen in den verschiedenen
Bundeslandern

Die vorliegende Erhebung gibt erstmalig Auskinfte darlber, inwieweit sich die
Bundeslander in Deutschland hinsichtlich  der  Verwendung  von
Familienstammb&umen zur Strukturierung von Familienanamnesen
unterscheiden. Im Gegensatz zu Teilnehmenden aus den anderen Bundeslandern
hat keiner der Arztiinnen aus Brandenburg angegeben Familienstammbaume
innerhalb des letzten Praxisjahres erstellt zu haben. Mdglicherweise ist dies auf
die Struktur des humanmedizinischen Modulstudiengangs der Health and Medical
University (HMU) Potsdam zurlckzufihren. Ein spezifisches (vor-)klinisches
Modul fiir den Bereich Humangenetik besteht hier nicht (HMU 2021). Weiterhin ist
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die Humangenetik in Brandenburg nicht universitar angebunden. Durch die enge
Lagebeziehung zur Charité Berlin ist anzunehmen, dass sich Kompetenzen im
Bereich genetischer Erkrankungen grof3tenteils nach Berlin verlagern. Ein weiteres
Erklarungsmodell  bietet die Betrachtung von Zahlen studentischer
Absolvent:iinnen. Hier zeigt sich, dass Brandenburg, im Vergleich zu vielen
anderen Bundeslandern, von einer besonders hohen Abwanderung von
Student:innen nach dem Studium, dem sog. ,negativen Wanderungssaldo®,
betroffen ist (Frankfurter Allgemeine Zeitung 2015). Polnische Arzt:innen hingegen
sind bereits, durch die enge raumliche Beziehung zum Nachbarland, seit einigen
Jahren die groRte Zuwanderungsgruppe bei den praktizierenden Medizinern in
Brandenburg (Deutsches Arzteblatt 2020). Die klinische Genetik in Polen nimmt im
Vergleich zu anderen europdischen Landern jedoch einen deutlich geringeren
Stellenwert ein, sodass sich die Mehrzahl der Medizinstudierenden unzureichend
vorbereitet fuhlt mit assoziierten Beratungsanldssen umzugehen (Domaradzki und
Walkowiak 2019, 2021). In Studien wird die Ausbildung in Polen im Bereich der
Seltenen Erkrankungen (und somit auch insbesondere der genetisch (mit-
)bedingten Erkrankungen) durch fehlende nationale Konzepte, sowohl im
Medizinstudium, als auch wéhrend der Weiterbildung als inadaquat beschrieben
(Domaradzki und Walkowiak 2021; Rantanen et al. 2008).

Die meisten Familienstammb&ume wurden in Schleswig-Holstein (28%) und im
Saarland (24%)) erstellt. Hierbei handelt es sich in beiden Fallen um Bundeslander,
in denen die Humangenetik und die Allgemeinmedizin in die universitare Lehre
integriert sind und so moglicherweise relevante Schnittstellen fur den
hausarztlichen Bereich bereits interdisziplindr im Studium vermittelt wurden.
Niedergelassene Hauséarzt:innen kdnnen auch hier in anderen Bundeslandern
oder dem Ausland studiert haben. Es ist zudem zu erwarten, dass
themenbezogene Fortbhildungsveranstaltungen wahrend der Weiterbildung und
nach der Facharztqualifikation den Umgang mit genetischen Themengebieten
beeinflussen. Dieser Aspekt wird in Abschnitt 4.3.3 naher beleuchtet. Es wird
jedoch deutlich, welchen Stellenwert die Integration von genetischem Basiswissen
sowie von Schwerpunkten der klinischen Genetik in bundeseinheitlichen
Weiterbildungskonzepten (Flum et al. 2016, 2017) erhalten kann, um eine
flachendeckend einheitliche Gesundheitsversorgung auf hohem Niveau zu

gewahrleisten.
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Unter Berlcksichtigung der zunehmenden Globalisierung sowie des
Fachkraftemangels in Deutschland sind nicht nur Landes- sondern auch
Bundesgrenzen ubergreifende Kooperationen und Edukations-Projekte wie
beispielsweise das Gen-Equip Programm (Paneque et al. 2017; Primary Care
Genetics 2021) oder die WONCA Special Interest Group: Gentics (WONCA 2015)

nicht nur wiinschenswert, sondern unbedingt zu unterstitzen und auszubauen.

4.3.2.6 Erstellung von Familienstammb&umen Stadt vs. Land

Sowonhl in  landlichen als auch  stédtischen Regionen  wurden
Familienstammbaume gleich haufig von den teilnehmenden Arzt:innen erstellt. Da
sich die Pravalenz genetisch (mit-)bedingter Erkrankungen in urbanen wie auch
landlichen Gebieten nicht unterscheidet (EURORDIS 2005; Global Genes 2021),
ist eine solches Ergebnis nicht Uberraschend. Vielmehr unterstreicht die Verteilung
die Schlusselrolle von Hausarzt:innen als Primarversorger im Gesundheitssystem
genetisch (mit-)bedingte Erkrankungen zu erkennen und Risikobewertungen
anhand der Familienanamnese vorzunehmen (Carroll et al. 2003; Starfield et al.
2002).

Inwieweit die Erstellung von Familienstammbaumen im Hinblick auf genetische
Risikoprofile in landlichen im Vergleich zu stadtischen Regionen auch zu einer
gezielten Zuweisung zu Spezialist:innen fuhrt, ist mit der Fragestellung nicht zu
klaren. In Erhebungen in den USA und England wurde der Aspekt der
Erreichbarkeit von Spezialist:innen bereits n&her beleuchtet. Wahrend der Zugang
zu genetischen Beratungsstellen und Spezialist:innen in landlichen Regionen
durch Erreichbarkeit, Fahrzeiten und Zugang zu Verkehrsmitteln erschwert ist,
scheinen diese Faktoren keinen Einfluss auf die Entscheidung zur Zuweisung
seitens der Arztiinnen zu haben. Vielmehr scheinen diese hauptsachlich die
Motivation seitens der Patient.innen zu beeinflussen, Beratungsangebote
wahrzunehmen (Acheson et al. 2005; Iredale et al. 2005). Inwieweit diese
Uberlegungen auf Deutschland lbertragbar sind, kann Gegenstand weiterer
Studien sein.

4.3.3 Letzter Input zu genetischen Themengebieten

Die meisten Teilnehmenden (43%) kamen nach ihrer Facharztqualifikation zuletzt

mit einem genetischen Themengebiet in Kontakt. Dabei ist anzunehmen, dass
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durch die Entschlisselung des menschlichen Genoms 2003 und einem
reprasentativen Altersdurchschnitt der Teilnehmenden von 53,3 Jahren, ein
Grol3teil der deutschen Hausarzt:innen ihr genetisches Fachwissen, insbesondere
im Bereich der zunehmend relevanten klinischen Genetik, erst nach Abschluss

ihres Studiums bzw. ihrer Weiterbildung erwerben konnte.

Im Rahmen der GenkEd study wurden mittels Konsensusverfahren
Kernkompetenzen im Bereich der medizinischen Genetik fiir Arzt:innen der
Primarversorgung identifiziert. Im Vergleich der EU-Staaten (inkl. UK) liegen
Hausarzt:innen in der Selbsteinschatzung zur Sicherheit im Umgang mit den
definierten Kompetenzen deutlich hinter anderen Arzt:innen der Priméarversorgung
wie Gynakolog:innen und Padiater:innen zurlick (Nippert et al. 2011). Weiterhin
wurde erhoben, inwieweit Fortbildungen, die genetische Themen adressieren, in
Deutschland und anderen EU-Landern organisiert sind (Julian-Reynier et al.
2008). Hierbei wurde von deutschen Hausérzt:iinnen angegeben, dass diese
sowohl in der Weiterbildung als auch in CME-Fortbildungen (Continuing Medical
Education) nahezu nicht verfugbar sind. Im Gegensatz hierzu waren CME-
Fortbildungen mit genetischem Schwerpunkt z.B. in den Niederlanden deutlich
gangiger (Julian-Reynier et al. 2008). Es konnte gezeigt werden, dass 61% der
europdaischen Hausarzt:innen nur im Studium ,Medical Genetic Training“ erhielten
(Nippert et al. 2011). Dass genetische Themen in Deutschland in
allgemeinmedizinischen Weiterbildungsinhalten im Gegensatz zu anderen
Fachrichtungen wie Padiatrie, Gynakologie oder Neurologie nicht abgebildet und
auch in CME-Fortbildungen deutlich unterreprasentiert sind, wurde zudem in zwei
weiteren Studien deutlich (Challen et al. 2005; Schmidtke et al. 2006). Hierbei
wurde insbesondere auf die geringe Anzahl an Publikationen mit genetischen
Themenbereichen Bezug genommen, welche auch in den Freitexten Erwdhnung
fand: ,Man wird auch in den Printmedien kaum darlber informiert, ich fuhle mich

zum Thema Genetik vom aktuellen Stand abgehangt.”.

Die Wahrnehmung, dass zudem in Deutschland speziell auf die Bedurfnisse von
Hauséarzt:innen zugerichtete Seminarinhalte mit genetischem Schwerpunkt kaum
verfugbar sind, wird auch in assoziierten Kommentaren wie: ,ln
Fortbildungsveranstaltungen wird das Thema Genetik zu wenig und zu

unspezifisch behandelt.” deutlich.
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Es zeigt sich ein divergentes Bild in dem zwar die Mehrheit der Arzt:innen zuletzt
im Laufe ihrer facharztlichen Laufbahn mit einem Seminar, einer Vero6ffentlichung,
einem Qualitatszirkel 0.4. zu genetischen Themengebieten (hier als ,Input®
beschrieben) in Kontakt kam, jedoch anzunehmen ist, dass spezifische
Fortbildungsveranstaltungen nur in eingeschranktem Maf3e zur Verfigung stehen.
Weiterhin ist im Rahmen der vorliegenden Fragestellung limitierend zu
bertcksichtigen, dass keine Aussage Uber die Anzahl, Haufigkeit und Qualitat von
Inputs zu genetischen Themengebieten gemacht werden kann. Ob Arzt:iinnen
nach ihrer Facharztqualifikation tatsédchlich (ggf. wiederholt) spezielle
Fortbildungsveranstaltungen  besucht oder Uber Fortbildungsartikel in
Fachzeitschriften (ggf. einmalig) Informationen bezogen haben, ist aus der
Fragestellung nicht ableitbar. Nachvollziehbar ist jedoch, dass in den letzten zwei
Jahrzehnten vermehrt ein Bewusstsein dber Entwicklungen im Bereich der
klinischen Genetik entstanden ist. Rickschlisse auf Kompetenzerwerbe lassen

sich daraus nur sehr eingeschrankt ziehen.

Weiterhin kann ein Selection Bias nicht ausgeschlossen werden, sodass
moglicherweise vermehrt Arztiinnen an der Studie teilgenommen haben, die
bereits eine besondere Affinitdt zur Genetik haben und dadurch haufiger als
andere Arzt:iinnen (vergl. (Nippert et al. 2011)) mit genetischen Themengebieten

nach der Facharztqualifikation in Kontakt kamen.

4.3.3.1 Vergleich der Bundeslander hinsichtlich des letzten Inputs zu
genetischen Themengebieten

In allen Bundeslandern kamen die Teilnehmenden am héaufigsten nach der
Facharztqualifikation mit einem Input zu genetischen Themengebieten in Kontakt.
Besonders Baden-Wurttemberg, Nordrhein-Westfalen und Bayern lagen hier
deutlich Gber dem Bundesdurchschnitt. Veroffentlichungen in Fachzeitschriften
sind in der Regel bundesweit gleichermal3en zugénglich. Es ist daher zu
vermuten, dass in den genannten Bundeslandern das Bewusstsein fiir genetische
Themenbereiche in der Allgemeinmedizin durch einen héheren Bedarf, bzw. durch
Uberschneidungen in lokalen Fortbildungsveranstaltungen oder Qualitatszirkeln
ausgepragter ist als in anderen Bundeslandern. Eine moégliche Erklarung bietet
dabei die Betrachtung der Einwohnerzahlen je Bundesland. NRW, Bayern und
Baden-Wirttemberg gehtéren zu den drei Bundeslandern mit der hdchsten
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Einwohnerzahl (Statistisches Bundesamt 2021). Entsprechend ist zu erwarten,
dass auch genetisch (mit-)bedingte Erkrankungen hier prozentual héaufiger
vertreten sind als in bevélkerungsarmeren Bundeslandern. Der Bedarf an
Spezialistiinnen spiegelt sich zudem in der variierenden Anzahl der universitar

angebundenen Institute fir Humangenetik je Bundesland wider.

Betrachtet man nur die relativen Haufigkeiten zum letzten Input wahrend des
Medizinstudiums und der Weiterbildung, scheinen in Baden-Wirttemberg und
Brandenburg genetische Themenschwerpunkte in der Weiterbildung weniger stark
adressiert zu werden als im Medizinstudium. Ein entgegengesetztes Bild entsteht
in Nordrhein-Westfalen und Bayern, bei denen der letzte Input deutlich haufiger
wahrend der Weiterbildung stattfand als im Medizinstudium. Die deutlichen
regionalen Unterschiede lassen sich mdglicherweise durch eine individuelle
Themengestaltung der Referent:innen in allgemeinen Fortbildungsveranstaltungen
fur Hausarzt:innen erklaren. Es ist anzunehmen, dass je nach Kenntnisstand und
Themenschwerpunkt der Referent:innen mogliche genetische Hintergriinde bei
einzelnen Erkrankungsbildern aufgegriffen und entsprechend kontextbezogen in

das jeweilige Seminar integriert werden.

Eine einheitliche Implementierung in beispielsweise Weiterbildungscurricula ist an
dieser Stelle winschenswert. Auch ist es sinnvoll CME-Fortbildungen zu
entwickeln, die speziell auf die Bedirfnisse von Hausérzt:innen abgestimmt sind
und bundesweit zur Verfigung stehen. Niedergelassenen Hausarzt:iinnen und
Arzt:innen in Weiterbildung kénnte so die Moglichkeit geboten werden sich nicht
nur selektiv, sondern insbesondere in Bezug auf Entwicklungen im Bereich der

klinischen Genetik umfassend zu informieren.

4.3.4 Bewertung von praxisbezogenen genetischen Themenkomplexen in
Bezug zur Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten

Am besten informiert fiihlten sich die teilnehmenden Arzt:innen zu genetischen
Hintergrinden im Bereich haufiger Erkrankungen wie z.B. Diabetes mellitus,
arterieller Hypertonie und Depression (M = 1,79, SD = 1,01). Wie bereits im
vorherigen Abschnitt diskutiert, ist hier von einer Uberschneidung in gangigen
Weiterbildungs- und Fortbildungsveranstaltungen auszugehen. Beispielsweise
wird im CME-Online-Portal des CME-Verlages, tber das zertifizierte medizinische
Fortbildungen in Form interaktiver webbasierter Lernmodule angeboten werden,
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im Informationstext von Referent:innen fir den Fachbereich Allgemeinmedizin
stellenweise auch auf die Vermittlung genetischer Hintergrinde Bezug
genommen. Dies st beispielsweise im Kurs ,Pharmakotherapie der
therapieresistenten Depression“ (Stand 13.08.2021) der Fall (CME-Kurs 2021).
Obwohl sich die teilnehmenden Arztiinnen im Bereich dieser héaufigen, oft
multifaktoriell bedingten Erkrankungen mit genetischer Komponente gut informiert
fuhlen, wurde dieser Themenkomplex nach Krebserkrankungen mit genetischer
Assoziation als am relevantesten fir die Weiterbildung zum/zur Facharzt/-arztin
Allgemeinmedizin eingeschéatzt. Ein referentenabhéngiger, partiell abgedeckter

Fortbildungsbedarf scheint in diesem Themenbereich vorzuliegen.

Betrachtet man hingegen Krebserkrankungen mit genetischem Hintergrund, wird
dieser Inhalt von den teilnehmenden Arzt:innen zwar als absolut relevant fir die
Weiterbildung erkannt, Hausarzt:innen fihlten sich jedoch nur im Mittel von 2,6
(SD = 1,34) uber bestehende Leitlinien informiert. Hierbei scheint mitunter wenig
bekannt zu sein, wo aktuelle Informationen, z.B. mithilfe von Online-Ressourcen,
abrufbar sind (M = 2,5, SD = 1,4). Dies spiegelt sich auch in der Einordnung der
Relevanz  der  Weiterbildungsinhalte  mit  ,Zugangsmaglichkeiten zu

weiterfuhrenden, bedarfsgerechten Informationen® an dritter Stelle wider.

Auffallend ist zudem, dass Krebserkrankungen mit genetischer Komponente am
relevantesten fur die Weiterbildung eingeordnet werden, hingegen der
Kompetenzerwerb (z.B. das ,Erstellen von Familienstammbaumen®), durch
welchen das Erkennen von erblichen Komponenten deutlich erleichtert, als am
wenigsten relevant angesehen wird. Freitextkommentare wie ,Ich mache ja immer
einen “‘groben Stammbaum® im Kopf durch die Anamnese, ohne diesen als
solches aufzumalen.” unterstreichen diese Tendenz. Berlcksichtigt man jedoch,
dass u.a. neben Fragestellungen im Bereich der vererbbaren Krebserkrankungen
beispielsweise auch in der Diagnostik der hereditdren Thrombophilie die Anzahl
an Fehlgeburten sowie das Alter und die Lokalisation von Thrombosen bei
Familienmitgliedern oder auch die Todesursache und das Todesalter in der
Grolielterngeneration eine Rolle spielen kann (Blashki et al. 2014), wird deutlich,
dass bei vielen Fragestellungen, sowohl die Dokumentation, als auch die
Interpretation der Familienanamnese durch die Erstellung von Genogrammen
erleichtert werden kann. U.a. in Australien wurde daher bereits die Erstellung von

Familienstammbaumen als Step-by-Step Instruktion im Handbuch ,,Genomics in
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general practice” inhaltlich aufgegriffen (RACGP 2018). Sinnvoll scheint es daher
auch deutsche Arztiinnen bei der Entscheidung zu unterstiitzen, wann es im
Rahmen der medizinischen Familienanamnese bzw. beratungsanlassbezogen
sinnvoll sein kann, einen Stammbaum zu erstellen und diesen zeiteffizient
abzubilden. Einem moglichen Informationsverlust durch (unvollstandige)
Erinnerung oder Dokumentation kann so vorgebeugt werden. Es besteht Grund zu
der Annahme, dass zunachst ein Bewusstsein fur den Mehrwert einer solchen
Dokumentation im hausarztlichen Setting geschaffen werden muss, bevor eine
Integration in den Praxisalltag erfolgreich gelingen kann. Insbesondere vor dem
Hintergrund des zunehmenden Mangels an Hausarzt:iinnen, der Alterszunahme
der Praxisinhaberiinnen sowie der zunehmenden Entwicklung von der
Einzelpraxis hin zu Gemeinschaftspraxen oder Gesundheitszentren (Deutsches
Arzteblatt 2021b; Ingendae et al. 2018) erscheint es notwendig neue Konzepte der
Dokumentation von Familienanamnesen zu implementieren. Nur so kann
sichergestellt werden, dass z.T. Uber Jahrzehnte erlangtes Wissen auch fir
Praxis-Nachfolger:innen und Weiterbildungsassistent:innen abrufbar bleibt. In den
Freitextkommentaren wurde ebenfalls auf diese Problematik Bezug genommen:
»Ich denke Kollegen, die in Einzelpraxis arbeiten, haben die Familienstammb&ume
nach einiger Zeit im Kopf. Bei den neuen Formen der Praxisorganisation mit
mehreren oder wechselnden Kolleginnen (Gemeinschaftspraxen, MVZ) ist es
notwendig, dies in abstrakter Form zu dokumentieren.“. Dennoch gestaltet sich die
Umsetzung, insbesondere bei der Integrierung in die bestehende elektronische
Patientenakte, schwierig. Ein Uberzeugendes elektronisches Instrument zur
Erstellung und Dokumentation von Familienstammbaumen in der hauséarztlichen
Praxis steht bisher nicht zur Verfugung (Himmel und Klein 2017, S. 603). Eine
handschriftiche Dokumentation erscheint im Rahmen der zunehmenden
Digitalisierung nicht mehr zeitgemal3. Online sind mittlerweile bedingt
praxistaugliche Tools wie beispielsweise das ,My Family Health Portrait"
verflugbar. Eine Erstellung von Genogrammen sowie eine Risikoabschatzung fir
familiar gehaufte Erkrankungen sollen hiermit ermdglicht werden und kdnnen
prinzipiell auch von Laien genutzt werden (Surgeon General 2020). Eine
strukturierte Ubertragung in Praxisdokumentations-Systeme (PIS) ist jedoch

aufgrund mangelnder Schnittstellen aktuell noch nicht absehbar (Wewetzer et al.
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2021). Inwieweit eine elektronische Patientenakte mdglicherweise dazu beitragen

wird, diese Licke in den kommenden Jahren zu schlieRen, bleibt abzuwarten.

Wie ein moglicher Leitfaden fur eine schrittweise Integration in die Praxis
aussehen konnte, wurde in einer niederlandischen Studie erdrtert. Hier wurde
neben der Vermittlung von genetischem Basiswissen und dem Zugang zu
Leitlinien insbesondere auf die notwendige Verankerung in der elektronischen
Patientenakte mit Verwendung zugehdriger ICD-Codes (International Coding of
Diseases), der Verknupfung von Familienmitgliedern sowie einer automatisierten
Alarm-/Reminder-Funktionen Bezug genommen (Houwink et al. 2013). Auch in
Erhebungen in den USA wurde deutlich, dass eine standardisierte elektronische
Dokumentation von Familienstammbaumen mittels integrierter Software-Tools
eine Entscheidungshilfe darstellen kann, abzuschétzen, wann eine genetische
Testung sinnvoll ist (Chambers et al. 2015; Marsolo und Spooner 2013).
Vorstellbar wéare auch in Deutschland die Entwicklung von Unterstiitzungs-Tools in
der Praxis-Software, ahnlich wie bereits vorhandene Software-Erweiterungen

beispielsweise zum Impfmanagement.

Weiterhin wurde der Umgang mit psychologischen Folgen genetischer
Testergebnisse fur Patient:innen und ihr Umfeld (M = 1,98; SD = 1,01) bei der
Bewertung der Weiterbildungsinhalte @hnlich relevant wie ethische, rechtliche und
soziale Aspekte (beispielsweise im Rahmen von Themen wie Schweigepflicht,
Vaterschaftstests und Datenschutzverordnungen) eingeordnet (M = 2,03; SD =
1,04). Im einem systematischen Review konnten Ethische, Rechtliche und Soziale
Implikationen (engl. ELSI) als Barrieren fur eine erfolgreiche Praxisintegration
erfasst werden (Mikat-Stevens et al. 2015). Als am haufigsten genannte ELSI-
Barriere wurde dabei die psychologische Belastung sowie das potentielle Schiren
von Angsten bei Patient:innen beschrieben. Die Einordnung in jeweils als relevant
empfundene Weiterbildungsinhalte ist daher wenig Uberraschend. Wahrend in
Deutschland im Rahmen der europaischen GenEd study 2004 psychologische
sowie ethische und rechtliche Themenschwerpunkte in den (Aus-)Bildungs-
Prioritaten noch als gering bis moderat eingeschatzt wurden (Calefato et al. 2008;
Julian-Reynier et al. 2008), zeigt sich hier ein zunehmender Trend, der
maoglicherweise durch zunehmende Kontakte in assoziierten Beratungsanlassen
erklarbar ist. Die Teilnehmenden der vorliegenden Befragung an, sich gro3tenteils

in der Lage zu fuhlen auf mdgliche psychologische Folgen im Zusammenhang mit
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einer genetischen Erkrankung angemessen eingehen zu kénnen (M = 2,36; SD =
1,1). Speziell fur die psychologische Beratung im Zusammenhang mit der
Bewaéltigung eines genetischen Testergebnisses konnte gezeigt werden, dass das
Selbstvertrauen von Arztiinnen der Primarversorgung mit der Praxiserfahrung
zunimmt (Nippert et al. 2011). Unter Berlcksichtigung des hohen
durchschnittlichen Alters der Studienteilnehmenden sowie der langjahrigen
Praxiserfahrung ist diese Tendenz daher auch in der vorliegenden Erhebung
nachzuvollziehen. In der Hausarztpraxis sind psychologische
Gesprachsinterventionen zudem keine Seltenheit und Gespréachstechniken
konnen entsprechend Beratungsanlass Ubergreifend genutzt werden. Unumestritten
ist, dass die ,Arzt-Patient-Kommunikation® einen wesentlichen Eckpfeiler
arztlichen Handelns darstellt. Folglich ist es sinnvoll ein besonderes Augenmerk
auf die Vertiefung von Kommunikations-Skills bei Arzt:innen in Weiterbildung zu
legen, um auch angehende Allgemeinmediziner:innen bestmoglich auf assoziierte
Beratungsanlasse vorzubereiten. In den letzten Jahren konnte speziell fir die
Allgemeinmedizin das Maas-Global-D  Instrument in die Aus- und
Weiterbildungskultur (Hammersen et al. 2016), wie auch in Train-the-Trainer
Seminare zur Schulung kommunikativer Fahigkeiten in Konsultationsanldssen
(DEGAM 2019) erfolgreich integriert werden. Zukinftig kénnten so, durch gezielte
Vermittlung von Fachwissen in Kombination mit einer Vertiefung von

Kommunikations-Skills, mégliche Barrieren sukzessive abgebaut werden.

Als relevant fur die Weiterbildung zum/zur Facharzt/-arztin fir Allgemeinmedizin
wurden weiterhin Limitationen von Screening-Mdglichkeiten bei genetischen
Fragestellungen eingeordnet (M = 2,3; SD = 1,0). Diese Ergebnisse stitzen Daten
aus den USA in denen gezeigt werden konnte, dass sowohl die Mehrzahl der
Allgemeinarzt:innen als auch der hausarztlich tatigen Internist:innen gegentber
Patient:innen eine geringe Selbstsicherheit dabei aufwiesen, Risiken und
Limitationen von genetischen Tests adaquat zu vermitteln (Chambers et al. 2015).
Weiterhin wurde deutlich, dass Arzt:innen mit einer niedrigeren Selbstsicherheit
signifikant seltener genetische Testungen initierten (Chambers et al. 2015).
Insbesondere vor dem Hintergrund der Balance zwischen Uber- und
Unterversorgung sowie moglicher psychischer Belastungen, scheint es daher
sinnvoll, auch hier speziell fur Hausarzt:iinnen zugeschnittene Fort- und

Weiterbildungsinhalte zu entwickeln.
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In engem Zusammenhang zu speziell auf Patient:innen zugeschnittene Diagnostik
und Therapie von Erkrankungen steht auch die personalisierte Medizin, wobei hier
Termini wie stratifizierte oder malRgeschneiderte Medizin synonym verwendet
werden (Hempel 2009). 2008 wurde in dem Zukunftsreport des Biros fur
Technikfolgen-Abschatzung beim Deutschen Bundestag (TAB) fir die folgenden
20 Jahre eine Umgestaltung der Gesundheitsversorgung hin zur individualisierten
Medizin angekindigt (TAB 2008). Nicht nur in der Onkologie haben sich seither
Therapieschemata mit Orientierung an individuellen biologischen Merkmalen von
Tumorgeweben, wie beispielsweise beim HER2-positiven Mammakarzinoms
etabliert (Vollmer 2021). Unter anderem auch in Bereichen wie der
Thrombozytenaggregation oder der antidepressiven Pharmakotherapie zeigt sich
zunehmend, welchen bedeutenden Einfluss die genetische Determination von z.B.
CYP-Enzymen auf den individuellen Metabolismus von Pharmaka haben kann
(Petri 2015, 2020). Eingeleitete Therapien kdnnen durch unterschiedliche
Verstoffwechselung z.T. nicht ihre maximale Wirksamkeit entfalten oder sind far
jeweilige Patient:innen nicht hinreichend geeignet (Hempel 2009). In der
vorliegenden Erhebung wurde deutlich, dass sich die Mehrzahl der
Teilnehmenden nur bedingt in der Lage fuhlt (M = 3,3, SD = 1,4) mit
Beratungsanlassen im Rahmen der Personalisierten Medizin umgehen zu kénnen.
Dies entspricht Ergebnissen von amerikanischen Hauséarzt:innen, in denen mehr
als die Halfte der Befragten eine geringe Selbstsicherheit im Umgang mit
pharmakogenetischen Fragestellungen angab (Chambers et al. 2015). Es ist somit
fur Deutschland von einem seit 2004 (Calefato et al. 2008) fortbestehendem und

bisher ungeniigend adressierten Fort- und Weiterbildungsbedarf auszugehen.

Unter Betrachtung der bisher diskutierten Beruhrungspunkte im Bereich
genetischer Themenkomplexe sowie assoziierter Weiterbildungsinhalte zeigt sich
ein sehr heterogenes Bild hinsichtlich der Selbsteinschatzung bestehender
Kompetenzen sowie der Einordnung der Relevanz fir die hausérztliche Praxis. In
zukUnftigen Studien sollte Uberprift werden, inwieweit die Selbsteinschéatzung der
Teilnehmenden mit tatsachlich vorhandenen Kompetenzen Ubereinzubringen ist.
Zudem wird die Auseinandersetzung mit genetischen Themengebieten von den
Teilnehmenden nur im Mittel von 2,9 (SD = 1,3) als wichtiger Bestandteil der
hausarztlichen Tatigkeit angesehen. In verschiedenen Studien wurde die

Einstellung betont, dass genetische Fragestellungen in die H&ande von
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Spezialist:innen gehoéren (Bathurst und Huang 2006; Mathers et al. 2010; Morgan
et al. 2004). Auch in den Freitextkommentaren der Teilnehmenden spiegelt sich
die Unsicherheit im Patientenmanagement bezuglich der Zuweisung zu
Spezialist:innen sowie der in der Praxis durchfihrbaren Untersuchungen wider:
~Was wird in der Allgemeinarztpraxis untersucht, was nicht (?)“. Das Erkennen von
besonderen  phéanotypischen  Merkmalen sowie = monogenetische  und
chromosomale Erkrankungen werden, im Gegensatz zu Multifaktoriellen und
Krebserkrankungen mit genetischer Komponente, zudem als deutlich weniger
relevant wahrgenommen. In einer qualitativen Erhebung mit britischen
Hausarzt:innen ergab sich ein ahnliches Bild. Genetische Komponenten im
Rahmen von multifaktoriellen Erkrankungen, wie auch der Krebserkrankungen,
wurden zwar als klarer Bestandteil der hausarztlichen Praxis gesehen, jedoch u.a.
speziell von den als komplex und selten eingestuften monogenetischen

Erkrankungen abgegrenzt (Mathers et al. 2010).

4.3.5 Subgruppenanalysen zur Bewertung der Relevanz von
Weiterbildungsinhalten

4.3.5.1 Vergleich der Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten
mit dem Zeitpunkt des letzten Input zu genetischen Themengebieten

Die Daten konnten zeigen, dass der Zeitpunkt des letzten Input zu genetischen
Themengebieten in den meisten Fallen signifikanten Einfluss auf die Bewertung
der Relevanz der einzelnen Weiterbildungsinhalte hat. Davon ausgenommen sind
lediglich Weiterbildungsinhalte zu Multifaktoriellen und Krebserkrankungen mit
genetischem Hintergrund sowie das Erkennen von phanotypischen Merkmalen. Es
ist anzunehmen, dass v.a. bei den zwei erstgenannten Inhalten der
gruppenunabhangige Konsens der Teilnehmenden darauf zuriickzufihren ist,
dass die Thematik bereits auch im allgemeinmedizinischen Setting als fur den
Praxisalltag relevant anerkannt wurde und ein entsprechend hoher
Weiterbildungsbedarf besteht. Hier lasst sich eine Entwicklung beobachten, da
noch 2004 haufige multifaktorielle Erkrankungen (incl. Krebserkrankungen) mit
genetischer Komponente signifikant haufiger von Arzt:innen ohne vorherigen
CME-Input zu genetischen Themengebieten als relevant fur Fortbildungsinhalte

bewertet wurden (Julian-Reynier et al. 2008).
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Hervorzuheben ist, dass Teilnehmende mit kirzer zurickliegendem Input die
Relevanz genetischer Weiterbildungsinhalte hoher bewerten als ihre Kolleg:innen
mit l&nger zurlckliegendem Input (wahrend des Medizinstudiums). Zu vermuten
ist, dass durch einen solchen Input eine Sensibilisierung fir die Thematik
stattgefunden hat und moglicherweise so ein konkreteres Bewusstsein fur die
Relevanz im Praxisalltag entstanden ist. Letztlich ist auch ein Selektion Bias
aufgrund der Mdoglichkeit, dass an der Thematik Interessierte zugéanglicher far
assoziierte Inhalte sind und ggf. daher auch die Relevanz der
Weiterbildungsinhalte héher einordnen, nicht auszuschlie3en. Dennoch erganzen
die Ergebnisse Daten der GenEd study: speziell fur Deutschland, aber auch fur
andere europaische Mitgliedsstaaten konnte gezeigt werden, dass sowohl im
CME- als auch im Weiterbildungsbereich genetische Inhalte zwar kaum angeboten
werden, Teilnehmende diese, sofern erhalten, jedoch in den meisten Féallen als
natzlich bewerteten (Julian-Reynier et al. 2008). Im Gegensatz zur vorliegenden
Erhebung konnten im Rahmen der GenEd study nur marginale Effekte im
Zusammenhang von bisherigem genetischem Training der Studienteilnehmenden
und der Bewertung von Fortbildungs-Prioritditen beobachtet werden (Julian-
Reynier et al. 2008).

4.3.5.2 Vergleich der Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten
zwischen teilnenmenden Arzten und Arztinnen

Die Subgruppenanalyse zwischen mannlichen und weiblichen Teilnehmenden
zeigt, dass mehr als zwei Drittel der Weiterbildungsinhalte von Arztinnen
relevanter eingeschéatzt wurden als von ihren mannlichen Kollegen. Eine
vergleichbare Studie kam zu einem &hnlichen Ergebnis, da in den meisten Fallen
von teilnehmenden Arztinnen hohere Priorisierungs-Scores fiir genetische
Lehrinhalte vergeben wurden (Julian-Reynier et al. 2008). Da gezeigt werden
konnte, dass das weibliche Geschlecht einen Préadiktor fir eine hohere
Selbstsicherheit bei der Durchfihrung von genetischen Basiskompetenzen
darstellt (Nippert et al. 2011), lasst sich das Antwortverhalten moglicherweise auf
ein konkreteres Bewusstsein eigener Defizite zurickfihren, welches sich letztlich

in einer hoheren Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten ausdrickt.
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4.3.5.3 Vergleich der Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten
zwischen in der Stadt und auf dem Land praktizierenden Arzten

Die Ergebnisse der vorliegenden Arbeit konnten erstmalig zeigen, dass sich die
Antworttendenzen hinsichtlich der Bewertung von Weiterbildungsinhalten von in
der Stadt sowie landlich praktizierenden Arzt:innen nicht signifikant voneinander
unterscheiden. Aufgrund der Prévalenz genetisch (mit-)bedingter Erkrankungen
ist, wie bereits in Abschnitt 4.3.2.6 diskutiert, im Bereich der hauséarztlichen
Primarversorgung, sowohl in landlichen als auch stadtischen Regionen, von
vergleichbaren Beratungsanldssen auszugehen. Fir Basiskompetenzen, wie
beispielsweise die Erhebung und Interpretation der gezielten
familienmedizinischen Anamnese sind zudem keine groéf3eren apparativen
Diagnostiken notwendig, wodurch sie standortunabhéngig durchgefihrt werden

kdnnen.

4.3.6 Diskussion der Freitextauswertung

Die in den Freitexten erganzten Kommentare konnten zum einen thematisch
verschiedenen Weiterbildungsinhalten zugeordnet werden, zum anderen liel3 sich
bei der Mehrzahl der Kommentare ein Zusammenhang zu bereits erhobenen
Barrieren der Praxisintegration herstellen (Mikat-Stevens et al. 2015). Neben
Systembarrieren, wie fehlender Zeit oder mangelnder Vergitung, wurde
insbesondere deutlich, dass auch in Deutschland eine Unklarheit, sowohl tiber die
Rolle des/der allgemeinmedizinisch tatigen Arztes/Arztin  hinsichtlich der
Bereitstellung von Dienstleistungen im Zusammenhang mit genetischen
Fragestellungen, als auch Uber konkrete Mdglichkeiten der Umsetzung in einem
hausarztlichen Setting herrscht. Das Angebot fir moderne Nachschlagewerke in
denen genetische Inhalte aufgegriffen werden, ist im hausarztlichen Bereich
begrenzt. Beispielsweise bietet das unabh&ngige Online-Portal ,Deximed® seit
2016 erkrankungsbezogen z.T. hilfreiche Informationen uber pradisponierende
familiare Faktoren oder auch leitliniengerechte Empfehlungen zur Anpassung im
Screening-Bereich (DEXIMED 2021). Die jeweiligen Inhalte werden dabei jedoch
insbesondere kontextbezogen dargestellt. Eine Ubersicht (ber relevante
genetische Inhalte fur die Allgemeinarztpraxis besteht bisher nicht.
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4.4 Schlussfolgerung

Mit der vorliegenden Erhebung wurden erstmals Daten in Deutschland zum
Umgang mit vererbbaren Erkrankungen im Arbeitsalltag von Hausarzt:innen aus
dem Fachgebiet der Allgemeinmedizin heraus erhoben. Auffalligkeiten in der
Familienanamnese stellen einen unabhdngigen Risikofaktor fur viele der
haufigsten, meist multifaktoriell bedingten Erkrankungen, wie auch der familiaren
Krebserkrankungen dar. Unabdingbar fur die Weiterbildung zum/zur Facharzt/-
arztin fur Allgemeinmedizin ist dabei die Fahigkeit, Risikokonstellationen durch
gezielte Fragen herauszuarbeiten, diese adaquat, ggf. unter Zuhilfenahme von
Familienstammbaumen zu dokumentieren und Zusammenhange zu interpretieren.
Standardisierte Unterstlitzungstools fur das Vorgehen in einem hausérztlichen
Setting sollten erarbeitet und ihre Anwendung im Rahmen von beispielsweise
Schulungs- und Seminartagen bundesweit erlernt werden kdnnen. Regionale
Unterschiede in Fort- und Weiterbildungsinhalten kénnten so aufgegriffen werden.
Es scheint zudem erforderlich, das Bewusstsein fur die zunehmende
Notwendigkeit der Auseinandersetzung mit genetischen Themengebieten sowie
dem Vorhandensein von genetisch (mit-)bedingten Erkrankungen im
Patientenkollektiv einer allgemeinmedizinischen Praxis zu scharfen, um
assoziierten Beratungsanlassen gerecht werden zu koénnen. Angelehnt und
erganzend zum NKLM 2.0 sollten Wissens- sowie Handlungs-Kompetenzen
anhand relevanter Weiterbildungsinhalte vertieft und in allgemeinmedizinische
Weiterbildungs-Curricula integriert werden. Der auch auf3erhalb der Weiterbildung
bestehende Fortbildungsbedarf sollte ebenfalls adressiert werden, um den
Entwicklungen der letzten Jahre im Bereich der klinischen Genetik in einem

pradestinierten Setting wie der Allgemeinarztpraxis gerecht werden zu kénnen.

4.4.1 Weitere Ziele des Projektes

Auf Grundlage der Daten der vorliegenden Befragung soll ein fir Hausérzt:innen
zugeschnittenes Schulungsmodul zum Umgang mit vererbbaren Erkrankungen
sowie assoziierten Beratungsanldssen entwickelt werden. Entsprechend der
sechsstufigen Curriculums-Entwicklung und Weiterentwicklung nach Kern (Kern et
al. 1998; Thomas et al. 2016, S. 6ff.) soll im Anschluss eine Erprobung und
Evaluation der Inhalte im Rahmen von Seminartagen des Kompetenzzentrum

Allgemeinmedizin  Schleswig-Holstein  erfolgen.  Erfahrungen mit  den
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Veranstaltungen werden so aufgegriffen. Nach erfolgtem Praxistest koénnten
Fortbildungen in den verschiedenen Kompetenzzentren Weiterbildung in
Deutschland disseminiert und perspektivisch im Kompetenzbasierten Curriculum

Allgemeinmedizin verankert werden.
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5 Zusammenfassung

Fragestellung

Ziel des Dissertationsvorhabens war es, aus dem allgemeinmedizinischen
Blickwinkel heraus Daten zum Umgang mit genetischen Fragestellungen zu
erheben und zu ermitteln, welche assoziierten Inhalte und Kompetenzen fir die

Weiterbildung Allgemeinmedizin von Hausarzt:innen als relevant erachtet werden.
Material und Methoden

Die fragebogengestitzte Querschnittstudie erfolgte von 11/2018 bis 02/2019. Es
wurden 2.012 Hausarzt:innen in Deutschland postalisch angeschrieben. Aussagen
zu praxisbezogenen genetischen Themenkomplexen sowie die Sicherheit bei der
Interpretation von Familienstammbaumen wurden auf einer Likert-Skala von 1
(trifft voll zu) bis 6 (trifft gar nicht zu) abgefragt, die Relevanz von
Weiterbildungsinhalten auf einer Likert-Skala von 1 (sehr relevant) bis 6 (gar nicht

relevant). Die Auswertung erfolgte mittels SPSS Version 27.0 (IBM) deskriptiv.
Ergebnisse

Es nahmen 292 Hauséarzt:innen (Rucklauf 15%) mit im Mittel 53 Jahren und einer
mittleren Praxiserfahrung von 17 Jahren an der Befragung teil. 52% der
Teilnehmenden waren weiblich. 25 Befragte (9%) erstellten in den letzten zwolf
Monaten einen Familienstammbaum. Bei der Interpretation von Stammbaumen
fuhlten sich Teilnehmende im Mittel von 3,2 (SD 1,5) sicher. Die Sicherheit bei der
Interpretation nahm mit steigendem Alter sowie zunehmender Anzahl an
Praxisjahren signifikant ab. Besonders relevant fir die Weiterbildung wurden
Krebserkrankungen (M 1,6; SD 0,7) und multifaktorielle Erkrankungen mit
genetischer Komponente (M 1,7; SD 0,9) bewertet.

Diskussion

Es bestent ein heterogenes Bewusstsein fir genetisch (mit-)bedingte
Erkrankungen bei deutschen Hausérzt:innen; assoziiertes Wissen und individuelle
Fahigkeiten variieren deutlich. Als relevant identifizierte Inhalte sollten in Fort- und
Weiterbildungsveranstaltungen aufgegriffen werden. Die sinnvolle Erganzung
genetischer Inhalte im kompetenzbasierten Curriculum Allgemeinmedizin kann
dabei einen wichtigen Beitrag leisten und zukUinftig dazu besteuern internationalen

Entwicklungen zu entsprechen.
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Fragebogen - Genetik in der Allgemeinmedizin

UNIVERSITAT ZU LUBECK

Erfahrungen und Beriihrungspunkte mit vererbbaren Erkrankungen in der
Allgemeinmedizin

Sehr geehrte Frau Kollegin, sehr geehrter Herr Kollege,

Beratungsursachen mit genetischem Bezug sind in der Hausarztpraxis haufiger, als allgemein
angenommen. Aus der hausdrztlichen Versorgung gibt es bisher allerdings kaum Erhebungen zu
diesem Themenkomplex. Daher fiihrt das Institut fir Allgemeinmedizin des Universitatsklinikums
Schleswig-Holstein am Campus Libeck eine Befragung zum Thema Erfahrungen und
Beriihrungspunkte mit vererbbaren Erkrankungen in der Aligemeinmedizin durch.

Durch Ihre Angaben helfen Sie uns einen Uberblick {iber Ihre persénlichen Erfahrungen im Umgang
mit genetischen Themenschwerpunkten im Praxisalltag zu bekommen.

Die Teilnahme an der Befragung wird etwa 15 Minuten dauern. Mit dem Abgeben des Fragebogens
willigen Sie ein, dass |hre Angaben durch das Institut fir Allgemeinmedizin ausgewertet und
publiziert werden diirfen. Das Ausfiillen des Fragebogens erfolgt anonym. Dritte erhalten keine
Einsicht in die Originalunterlagen.

Hinweise zum Ausfiillen des Fragebogens

Bitte verwenden Sie zum Ausflillen des Fragebogens einen Kugelschreiber.

Falls Sie eine Antwort korrigieren mochten, nehmen Sie die
Korrektur bitte deutlich sichtbar vor und umkreisen die richtige Antwort:

Falls Sie Fragen kommentieren oder bei bestimmten Fragen ausfiihrlichere Antworten geben
wollen, kénnen Sie auf der letzten Seite des Fragebogens gerne auf diese Fragen Bezug nehmen.

Sollten Sie Fragen haben oder Hilfe beim Ausfiillen des Fragebogens bendétigen, wenden Sie sich
gerne an:

Freya Ingendae, Arztin

Institut fiir Allgemeinmedizin
Ratzeburger Allee 160, 23538 Liibeck
Tel.: 0451 3101 8006

Email: f.ingendae@uni-luebeck.de
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Familienanamnese

1. Durch wen wird die Familienanamnese in lhrer Praxis erhoben? (Mehrfachantworten sind

maoglich)

0 MFA
Q Arztin/Arzt
U Patientenselbstauskunft (z.B. mit einem Bogen)

U Andere, bitte ausfiihren:

2. Bitte beurteilen Sie die folgenden Aussagen:

Trifft voll Trifft gar
zZu nicht zu

Mir sind genetische Hintergriinde haufiger
Erkrankungen (z.B. Diabetes mellitus, Hypertonie, a a a a a a
Depression, M. Alzheimer) bekannt.

Ich bin iber bestehende Leitlinien zum Umgang mit
Krankheiten mit moglichem genetischem
Hintergrund (z.B. Colon-, Mammakarzinom)
informiert.

Ich fihle mich in der Lage, auf die moglichen
psychologischen Folgen, welche aufgrund einer
genetischen Thematik bei meinem Patienten a d a a a d
auftreten kénnen, angemessen eingehen zu
kénnen.

Sofern ich Hintergrundfragen zu einer genetischen
Thematik habe, weil ich, wo ich aktuelle Q d Q Q Q Q
Informationen finde (z.B. Online-Ressourcen).

Ich fiihle mich dazu in der Lage, mit
Beratungsanlassen, die im Rahmen der
Personalisierten Medizin* auf mich zukommen,
umgehen zu kénnen.

Die Auseinandersetzung mit genetischen Themen sehe
ich als wichtigen Bestandteil meiner Tatigkeit als a a a a a a
Allgemeinarzt an.

* Personalisierte Medizin:

Bereich der Medizin, der sich an den individuellen biologischen Merkmalen des Patienten orientiert, um
Privention, Therapie und Prognose passgenau auf diesen auszurichten. Biologische Merkmale kénnen z.B.
ererbte genetische Eigenschaften oder spezifische Merkmale erkrankten Gewebes sein, die z.B. durch
diagnostische Gentests oder Biomarker im Tumorgewebe detektiert werden kénnen.

Institut fir Allgemeinmedizin, Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Campus Libeck,
Ratzeburger Allee 160, 23538 Liibeck
Seite2von 5
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Familienstammbaum*

* Familienstammbaum (Genogramm):

Generationenlibergreifende Darstellung von bio-medizinischen und psychosozialen Informationen

liber welche (aktuelle) Krankheitsmuster nachvollzogen und zur zielgerichteten Diagnostik sowie

Therapiesteuerung in zeitlichen Kontext gesetzt werden kénnen.

lse Miller Fritz Muller
1554 173 |:| Mann
*1930 *1918
GroBmutter Glaser O Frau
Hausfrau
— Ehe
! ! ! Seheidun
Beate Kuhn Hans Miller Maria Seifert Peter Seifert - eleune
@mw D O |:| [1 © verstarben
*1943 1944 *1940
Hausfrau immaobilignmakier ED Erstdiagnose
Bluthochdrsck Clesyrorvie KHE, DM 8
Bea Kunze Sven Kunze
1968 1966
disokaisffra Lehrer
Ovarial-CA (ED 381) Asthena
Lara Kunze Tom Kunze
1998 2001

a) Bitte beurteilen Sie die folgende Aussage:

Trifft icht
Trifft voll zu rifTE gar nic
ZUu
Ich fihle mich sicher bei der
Interpretation von Familien- Q a a a a a
stammbaumen.

b) Wie haufig haben Sie in den letzten 12 Monaten einen Familienstammbaum in lhrer Praxis

erstellt?
........................ Mal U Gar nicht
Wann sind Sie das letzte Mal mit einem Input (Seminar, Veroffentlichungen, Qualitatszirkel

0.3.) zu genetischen Themengebieten in Kontakt gekommen? (Bitte nur eine Antwort
angeben)

Wahrend meines Medizinstudiums

Wahrend meiner Weiterbildung

Nach meiner Facharztqualifikation

Institut fiir Allgemeinmedizin, Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Campus Liibeck,
Ratzeburger Allee 160, 23538 Liibeck
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Fragebogen - Genetik in der Allgemeinmedizin

Weiterbildungsinhalte

5. Wie wichtig sind lhrer Meinung nach die folgenden Inhalte fiir die Weiterbildung zum Facharzt

fiir Allgemeinmedizin?

Sehr Gar nicht
relevant relevant
Erstellen von Familienstammbadumen a a
Erkennen von besonderen phanotypischen
Merkmalen . .
(z.B. faziale Auffalligkeiten, Auffalligkeiten an Handen,
Haut etc.)
Haufige monogenetische Erkrankungen
(z.B. Hypercholesterinamie, Polyzystische
Nierenerkrankung, Himoglobinopathien, Q Q
Hamochromatose, Neurofibromatose, Cystische
Fibrose, etc.)
Haufige chromosomale Erkrankungen . .
(z.B. Down-Syndrom, Turner-Syndrom)
Multifaktorielle Erkrankungen mit genetischer
Komponente . .
(z.B. Asthma, Alzheimer, Koronare Herzerkrankung,
Diabetes Mellitus Typ 2)
Krebserkrankungen mit genetischem Hintergrund
(z.B. Colon-, Mamma- Prostatacarzinom, Melanom, a a
Multiple Endokrine Neoplasie 1/2)
Limitationen von Screening-Maoglichkeiten bei 0 0
genetischen Fragestellungen
Umgang mit psychologischen Folgen genetischer 0 0
Testergebnisse fiir den Patienten und sein Umfeld
Ethische, rechtliche und soziale Aspekte, die mit
genetischen Beratungsanldssen assoziiert sind a a
(z.B. Schweigepflicht, Vaterschaftstests, Datenschutz)
Zugangsmoglichkeiten zu weiterfiihrenden,
bedarfsgerechten Informationen a a

(z.B. regionale Beratungsstellen, Online Ressourcen)

Institut fiir Allgemeinmedizin, Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Campus Liibeck,
Ratzeburger Allee 160, 23538 Liibeck
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Fragebogen - Genetik in der Allgemeinmedizin

6. Gibt es aus lhrer Perspektive noch Aspekte zum Thema Genetik in der Alilgemeinmedizin, die lhnen
wichtig erscheinen und die bisher nicht gefragt wurden?

Angaben zur Person

l. Sie sind....

U mannlich 0 weiblich

1. In welchem Jahr wurden Sie geboren? 19

Ii. In welcher Funktion arbeiten Sie:

U Facharztin/Facharzt fiir Allgemeinmedizin
U Hausarztlich tatige Internistin/tatiger Internist

U Sonstiges, und zwar

Iv. Wo praktizieren Sie?
U in der Stadt U auf dem Land
V. In welchem Bundesland arbeiten Sie?
VI. Wie viele Patientenkontakte haben Sie pro Woche?
VII. Seit wie vielen Jahren behandeln Sie Patienten in einer Praxis?

Vielen Dank fiir Ilhre Teilnahme!

Institut fiir Allgemeinmedizin, Universitatsklinikum Schleswig-Holstein, Campus Liibeck,
Ratzeburger Allee 160, 23538 Liibeck
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Sehr geehrter Herr Prof. Steinhauser,

der Antrag wurde unter berufsethischen, medizinisch-wissenschaftlichen und berufsrechtlichen Gesichtspunkten
gepriift.

Die Kommission hat nach der Beriicksichtigung des folgenden Hinweises keine Bedenken: Die im Fragebogen auf
Seite 4 in den Klammern angeflihrten Beispiele flir monogenetische Erkrankungen sollten von der Humangenetik
auf Korrektheit gegengelesen werden.

Bei Anderung des Studiendesigns sollte der Antrag erneut vorgelegt werden.

Uber alle schwerwiegenden oder unerwarteten und unerwiinschten Ereignisse, die wahrend der Studie auftreten, ist die Kommission umgehend zu benachrichtigen.
Die Deklaration von Helsinki in der aktuellen Fassung fordert in § 35 dazu auf, jedes medizinische Forschungsvorhaben mit Menschen zu registrieren. Daher empfiehlt
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Datenschutzrechtliche Aspekte von Forschungsvorhaben werden durch die Ethikkommission grundsitzlich nur kursorisch geprift. Dieses Votum / diese Bewertung
ersetzt mithin nicht die Konsultation des zustédndigen Datenschutzbeauftragten.

Mit freungichen GriiBen

rof. Dr. med. Alexander Katalinic
Vorsitzender
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& Hr. PD Dr. Bausch (Chirurgie) & Hr. Prof. Dr. Raasch (Pharmakologie)
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4 Tabellarischer Anhang

Tab. 1.1: Sicherheitsgeflnhl bei der Interpretation von
Familienstammbaumen (N = 292)

Aussage 1 2 3 4 5 6 Fehlend

Trifft n@) n(%) n((%) n (%) Trifft gar n (%)

voll zu nicht zu
n (%) n (%)
Ich fiihle mich sicher bei der 35 75 85 29 32 33 3
Interpretation von
Familienstammbaumen. (12) (25,7) (29,1) (9,9) (11,0) (11,3) (1)

n = absolute Haufigkeit, % = relative Haufigkeit

Tab. 1.2: Sicherheitsgeftnhl bei der Interpretation von
Familienstammbaumen
Aussage M SD
(95% KI)
Ich fuihle mich sicher bei der Interpretation von 3,16 1,52

Familienstammb&aumen.
(2,99-3,34)

M = Mittelwert (Wert 1 = trifft voll zu, Wert 6 = trifft gar nicht zu), SD =
Standardabweichung

Tab. 1.3: Haufigkeit der Erstellung von Familienstammbaumen in den
letzten zwolf Monaten (N = 292)

Aussage M SD  Spannweite fehlend
(95%-KI) [Min; Max] n (%)

Wie haufig haben Sie in den letzten zwolf 5.88 7.54 29 267

Monaten einen Familienstammbaum in

ihrer Praxis erstellt? (...Mal) (2,77-8,99) [1; 30] (91,4)

M = Mittelwert, SD = Standardabweichung, Spannweite mit Min = Minimum und Max =
Maximum
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Tab. 1.4: Vergleich der Bundeslander sowie Zeitpunkt des letzten Input zu
genetischen Themengebieten (N = 292)

Letzter Input zu BW BY BB NW SL SH TH Gesamt
genetischen

Themengebieten n®) n@) n@%) n(%) n((%) n (%) n (%) n (%)
Wahrend des 6 4 (1,6) 14 3(1,2) 10 20 10 67
Medizinstudiums 23) (5.4) 39 (78) (39 | (260)
Wahrend der 3 13 72,7 9(3)5) 10 17 10 69
Weiterbildung (1,2) (5,0) (3,9) (6,6) (3,9) (26,7)
Nach der 15 18 17 17 13 29 13 122

Facharztqualifikation (5.8) (7,0) (6,6) (6,6) (500 (11,2 (5,0 (47,3)

Gesamt 24 35 38 29 33 66 33 258*
©3) (136 (@147 (112) (128) (256) (12,8) | (100)

BW = Baden-Wirttemberg, BY = Bayern, BB = Brandenburg, NW = Nordrhein-Westfalen,
SL = Saarland, SH = Schleswig-Holstein, TH = Thiringen; n = absolute Haufigkeit, % =
relative Haufigkeit

* verarbeitete Falle N = 292, davon giiltige Falle n = 258 (88,4%); fehlende Falle n = 34
(11,6%)

Tab. 1.5: Einschéatzung der Teilnehmenden zu  praxisbezogenen
genetischen Themenkomplexen (N = 292)

Aussage 1 2 3 4 5 6 fehlend
Trifft n((%) n((%) n (%) n (%) Trifft n (%)
voll gar

zZu nicht
n (%) zu
n (%)

Mir sind genetische Hintergriinde 141 99 31 7 10 1 3

héaufiger Erkrankungen (z.B.

Diabetes mellitus, arterielle (48,3) (33,9 (106) (24) (34) (0,3) (1)

Hypertonie, Depression, Morbus

Alzheimer) bekannt.

Ich bin Gber bestehende Leitlinien 65 101 65 27 19 12 3

zum Umgang mit Krankheiten mit

m_t')gllchem genetlschem (22,3) (34,6) (22’3) (9,2) (6,5) (4’1) (1)

Hintergrund (z.B. Colon-,

Mammakarzinom) informiert.
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Aussage 1 2 3 4 5 6 fehlend
Trifft n(%) n((%) n(%) n (%) Trifft n (%)
voll gar

zZu nicht
n (%) zZu
n (%)

Ich fuhle mich in der Lage, auf die 70 130 54 19 12 4 3

moglichen psychologischen

Folggn, welche aufg.rund.elne'r (2410) (44,5) (18,5) (6,5) (4’1) (1,4) (1)

genetischen Thematik bei meinen

Patient:innen auftreten kdnnen,

angemessen eingehen zu kénnen.

Sofern ich Hintergrundfragen zu 81 38 60 25 24 11 3

einer genetischen Thematik habe,

weifs ich, wo ich aktuelle = (27.,7) (30,1) (205 (86) (82 (38) | (1)

Informationen finde (z.B. Online-

Ressourcen).

Ich fhle mich dazu in der Lage, mit 24 68 86 45 42 23 4

Beratungsanlassen, die im Rahmen

dgr Personalisierten Medizin auf (8,2) (23,3) (29,5) (15’4) (14,4) (7,9) (1,4)

mich zukommen, umgehen zu

koénnen.

Die Auseinandersetzung mit 49 73 82 43 35 6 4

genetischen Themen sehe ich als

wichtigen Bestandteil meiner (16,8) (25,00 (28,1) (14,7) (12,00 (2,1) (1,4)

Tatigkeit als Allgemeinarzt/-arztin
an.

n = absolute Haufigkeit, % = relative Haufigkeit
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Tab. 1.6: Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten (N = 292)

Weiterbildungsinhalte 1 2 3 4 5 6 fehlend

Sehr n@) n((%) n(%) n (%) Gar n (%)

relevant nicht
n (%) relevant
n (%)

Erstellen von 11 47 106 45 58 22 3
Familienstammbaumen

(3,8) (16,1) (36,3) (15,4) (19,9) (7,5) Q)
Erkennen.von besonderen 77 124 51 23 8 2 7
phanotypischen Merkmalen
(z.B. faziale Auffalligkeiten, (26,4) (425) (175) (7,9 (27 (07 (2,4)
Auffélligkeiten an Handen,
Haut etc.)
Haufige monogenetische 100 132 47 10 2 . 1
Erkrankungen
(z.B. Hypercholesterinamie, (342) (452) (161) (34) (0,7) - (0,3)
Polyzystische
Nierenerkrankung,
Hamoglobinopathien,
Hamochromatose,
Neurofibromatose, Cystische
Fibrose, etc.)
Héufige chromosomale 70 112 71 22 15 2 _

Erkrankungen

(z.B. Down-Syndrom, Turner- (24,0) (384) (243) (75 (51) (0,7) -
Syndrom)

Multifaktorielle 144 104 27 11 3 1 2
Erkrankungen mit
genetischer Komponente (49,3) (356) (9,20 (3,8 (1,0 (0,3) (0,7)

(z.B. Asthma bronchiale,
Morbus Alzheimer, Koronare
Herzerkrankung, Diabetes
Mellitus Typ 2)

Krebs-erkrankungen mit 156 109 19 7 . ; 1
genetischem Hintergrund
(z.B. Colon-, Mamma- (53,4) (37,3) (65 (2,4 - - (0,3)

Prostatacarzinom, Malignes
Melanom, Multiple Endokrine
Neoplasie 1 und 2)

Limitationen von Screening- 64 108 83 19 7 2 9
Moéglichkeiten bei
genetischen (21,90 (37,00 (28,4) (6,5 (2,4) 0,7) (3.1)

Fragestellungen

Umgang mit 103 123 45 12 4 4 1
psychologischen Folgen

genetischer Testergebnisse
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Weiterbildungsinhalte 1 2 3 4 5 6 fehlend
Sehr n®) n((%) n (%) n (%) Gar n (%)
relevant nicht
n (%) relevant
n (%)
fur Patient:innen und ihr (35,3) (42,1) (15,4) (41) (1,4 (1,4) (0,3)
Umfeld
Ethische, rechtliche und 104 115 45 18 9 1 _
soziale Aspekte, die mit
genetischen (35,6) (394) (154) (62) (31)  (0.3) -

Beratungsanlassen
assoziiert sind

(z.B. Schweigepflicht,

Vaterschaftstests,

Datenschutz)

Zugangsmoglichkeiten zu 116 121 37 11 6 1 -
weiterfihrenden,

gedanisgercchien (39,7) (414) (127) (38) (1)  (0.3) -

Informationen

(z.B. regionale
Beratungsstellen, Online
Ressourcen)

n = absolute Haufigkeit, % = relative Haufigkeit
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Tab. 1.7: Vergleich der drei Gruppen: letzter Input zu genetischen
Themengebieten wahrend dem Medizinstudium, wahrend der
Weiterbildung sowie nach der Facharztqualifikation bei der
Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten

Wahrend des  Wahrend der Nach der H-Test
Medizin- Weiter- Facharzt- p-Wert
studiums bildung gualifikation

M (SD) M (SD) M (SD)

Erst'el.len von 3,93 (1,39) 3,46 (1,27) 3,38 (1,18) 0,028
Familienstammb&aumen

Erkennen von besonderen 2,40 (1,12) 2,01 (0,96) 2,15 (1,05) 0,100
phanotypischen Merkmalen

(z.B. faziale Auffalligkeiten,
Auffalligkeiten an Handen,
Haut etc.)

Haufige monogenetische 2,09 (0,86) 1,96 (0,81) 1,78 (0,79) 0,034
Erkrankungen

(z.B. Hypercholesterinamie,
Polyzystische
Nierenerkrankung,
Hamoglobinopathien,
Hamochromatose,
Neurofibromatose, Cystische
Fibrose, etc.)

Haufige chromosomale 2,63 (1,16) 2,31 (1,04) 2,16 (1,05) 0,014
Erkrankungen

(z.B. Down-Syndrom, Turner-
Syndrom)

Multifaktorielle 1,79 (0,85) 1,66 (0,93) 1,69 (0,91) 0,339
Erkrankungen mit

genetischer Komponente

(z.B. Asthma bronchiale,
Morbus Alzheimer, Koronare
Herzerkrankung, Diabetes
Mellitus Typ 2)

Krebserkrankungen mit 1,64 (0,71) 1,57 (0,77) 1,55 (0,69) 0,578
genetischem Hintergrund

(z.B. Colon-, Mamma-
Prostatacarzinom, Malignes
Melanom, Multiple Endokrine
Neoplasie 1 und 2)

Limitationen von Screening- 2 g9 (1,08) 2,34 (1,09) 2,15 (0,92) 0,002
Moglichkeiten bei

genetischen
Fragestellungen

Umgang m.it 2,34 (1,25) 1,84 (0,91) 1,8 (0,80) 0,009
psychologischen Folgen
genetischer Testergebnisse
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Wahrend des
Medizin-

studiums

M (SD)

Wahrend der
Weiter-

Nach der
Facharzt-

H-Test

p-Wert
bildung qualifikation

M (SD) M (SD)

fur Patient:innen und ihr
Umfeld

Ethische, rechtliche und
soziale Aspekte, die mit
genetischen
Beratungsanlassen
assoziiert sind

2,37 (1,18)

(z.B. Schweigepflicht,
Vaterschaftstests,
Datenschutz)

2,03 (0,99) 1,82 (0,93) 0,004

Zugangsmaoglichkeiten zu
weiterfiihrenden,
bedarfsgerechten
Informationen

2,21 (1,18)

(z.B. regionale
Beratungsstellen, Online
Ressourcen)

1,79 (0,80) 1,75 (0,87) 0,020

M = Mittelwert (Wert 1 =
Standardabweichung

sehr relevant,

Wert 6 = gar nicht relevant), SD =
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Tab. 1.8: Vergleich der Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten
zwischen teilnehmenden Arzten und Arztinnen

teilnehmende
Arzte

M (SD)

teilnehmende

Arztinnen

M (SD)

Mann-Whitney-
U-Test

p-Wert

Erstellen von
Familienstammb&umen

3,69 (1,26)

3,41 (1,31)

0,062

Erkennen von besonderen
phanotypischen Merkmalen

(z.B. faziale Auffalligkeiten,
Auffalligkeiten an Handen,
Haut etc.)

2,34 (1,07)

2,04 (1,02)

0,008

Haufige monogenetische
Erkrankungen

(z.B. Hypercholesterinamie,
Polyzystische
Nierenerkrankung,
Hamoglobinopathien,
Hamochromatose,
Neurofibromatose, Cystische
Fibrose, etc.)

2,03 (0,86)

1,79 (0,80)

0,015

Haufige chromosomale
Erkrankungen

(z.B. Down-Syndrom, Turner-
Syndrom)

2,43 (1,13)

2,25 (1,10)

0,179

Multifaktorielle
Erkrankungen mit
genetischer Komponente

(z.B. Asthma bronchiale,
Morbus Alzheimer, Koronare
Herzerkrankung, Diabetes
Mellitus Typ 2)

1,93 (1,03)

1,52 (0,71)

<0,001

Krebserkrankungen mit
genetischem Hintergrund

(z.B. Colon-, Mamma-
Prostatacarzinom, Malignes
Melanom, Multiple Endokrine
Neoplasie 1 und 2)

1,71 (0,76)

1,45 (0,66)

0,001

Limitationen von
Screening-Mdéglichkeiten
bei genetischen
Fragestellungen

2,46 (0,97)

2,15 (1,04)

0,002

Umgang mit
psychologischen Folgen
genetischer Testergebnisse
far Patient:innen und ihr
Umfeld

2,11 (1,04)

1,85 (0,97)

0,014
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teilnehnmende
Arzte

M (SD)

teilnenmende
Arztinnen

M (SD)

Mann-Whitney-
U-Test

p-Wert

Ethische, rechtliche und
soziale Aspekte, die mit
genetischen
Beratungsanlassen
assoziiert sind

(z.B. Schweigepflicht,
Vaterschaftstests,
Datenschutz)

2,21 (1,03)

1,85 (1,03)

<0,001

Zugangsmaoglichkeiten zu
weiterfihrenden,
bedarfsgerechten
Informationen

(z.B. regionale
Beratungsstellen, Online
Ressourcen)

1,94 (0,88)

1,83 (1,01)

0,082

M = Mittelwert (Wert 1
Standardabweichung

= sehr relevant,

Wert 6 = gar nicht relevant), SD =

Tab. 1.9: Vergleich der Bewertung der Relevanz von Weiterbildungsinhalten
zwischen in der Stadt und auf dem Land praktizierenden

Arzt:iinnen

Praxis in der
Stadt

M (SD)

Praxis auf dem Land

M (SD)

Mann-Whitney-
U-Test

p-Wert

Erstellen von
Familienstammbaumen

3,60 (1,20)

3,50 (1,36)

0,417

Erkennen von besonderen
phéanotypischen Merkmalen

(z.B. faziale Auffalligkeiten,
Auffalligkeiten an Handen,
Haut etc.)

2,16 (1,00)

2,22 (1,10)

0,781

Haufige monogenetische
Erkrankungen

(z.B. Hypercholesterinamie,
Polyzystische
Nierenerkrankung,
Hamoglobinopathien,
Hamochromatose,
Neurofibromatose, Cystische
Fibrose, etc.)

1,95 (0,79)

1,87 (0,88)

0,246

Haufige chromosomale
Erkrankungen

(z.B. Down-Syndrom, Turner-

2,33 (1,04)

2,35 (1,19)

0,879
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Praxis in der
Stadt

M (SD)

Praxis auf dem Land

M (SD)

Mann-Whitney-
U-Test

p-Wert

Syndrom)

Multifaktorielle
Erkrankungen mit
genetischer Komponente

(z.B. Asthma bronchiale,
Morbus Alzheimer, Koronare
Herzerkrankung, Diabetes
Mellitus Typ 2)

1,76 (0,92)

1,69 (0,89)

0,477

Krebserkrankungen mit
genetischem Hintergrund

(z.B. Colon-, Mamma-
Prostatacarzinom, Malignes
Melanom, Multiple Endokrine
Neoplasie 1 und 2)

1,59 (0,67)

1,57 (0,78)

0,355

Limitationen von
Screening-Mdéglichkeiten
bei genetischen
Fragestellungen

2,39 (0,99)

2,23 (1,05)

0,141

Umgang mit
psychologischen Folgen
genetischer Testergebnisse
fur Patient:innen und ihr
Umfeld

2,08 (1,03)

1,89 (0,99)

0,066

Ethische, rechtliche und
soziale Aspekte, die mit
genetischen
Beratungsanléassen
assoziiert sind

(z.B. Schweigepflicht,
Vaterschaftstests,
Datenschutz)

2,10 (1,02)

1,96 (1,08)

0,117

Zugangsmaoglichkeiten zu
weiterfihrenden,
bedarfsgerechten
Informationen

(z.B. regionale
Beratungsstellen, Online
Ressourcen)

1,99 (0,99)

1,78 (0,91)

0,059

M = Mittelwert (Wert 1
Standardabweichung

sehr relevant,

Wert 6

= gar nicht relevant), SD
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Tab. 1.10: Auswertung der

Freitexte mit deduktiver Kategorienbildung

anhand der Weiterbildungsinhalte im Rahmen dieser Arbeit

Deduktive Zuordnung
von Kategorien anhand
der
Weiterbildungsinhalte

(n = Anzahl der
Kommentare je Kategorie)

Kommentare der Teilnehmenden

(Ankerzitate hervorgehoben)

Zugangsmaoglichkeiten
zu weiterfihrenden,
bedarfsgerechten
Informationen

(4)

,Wissen, wo das nachste kompetente Gen.-Zentrum ist! Zum
Weiterleiten, da ich als Hausarzt die Welt nicht retten kann.*

.Bessere Informationen Uber seltene Erkrankungen®

,Up-to-date bleiben und Kompetenzen im regionalen Arztenetzt
nutzen.*

»Wie erfahre ich, welche Erkrankungen sich als genetische
Erkrankungen in der Zukunft haben (beweisen) lassen?“

Limitationen von
Screening-Moéglichkeiten

®)

»Wichtig sind v.a. Kenntnisse liber die Moglichkeiten und
Methoden der Labormedizinischen Gen-Diagnostik (PCR-
Sequenzierung) und deren moglichen Einsatz*

»(...) Jedoch entsprechende Therapien stehen nicht zur
Verfugung, dass (entsprechende) (unlesbar).

.Perspektiven einer Gentherapie.*

Ethische, rechtliche und
soziale Aspekte

)

»Soll (im Interesse des Patienten) alles untersucht werden,
was technisch mdglich ist? Macht die psychische Belastung,
mit einer gewissen Wahrscheinlichkeit z.B. an Alzheimer oder
Krebs zu erkranken, nicht erst recht krank?“

.Bioethik Konvention und ihre Folgen®

Krebserkrankungen mit
genetischem
Hintergrund

1)

.Mir ist die Aufklarung der Folgegenerationen bei Patienten mit
vererbbarer genetischer Mutation, die zur Krebserkrankung gefiihrt
hat am wichtigsten. Eine regelmaRige Begleitung halte ich fir das
Wichtigste, und zwar ein (Praxis-) Leben lang.”

Umgang mit
psychologischen Folgen
genetischer
Testergebnisse fur
Patient:innen und ihr
Umfeld

@)

,Rolle der Psyche*

Multifaktorielle
Erkrankungen mit
genetischer Komponente

)

»Solange es um beeinflussbare Erkrankungen geht (Diabetes...)
ist man sehr auf die Mitarbeit des Pat. angewiesen. Betrifft flr
mich v.a. Diabetes/Hypertonie/Darm-Ca/Mamma-Ca, sonst keine
Relevanz.”

Erstellen von
Familienstammbaumen

1)

,Kenntnis der Familie erleichtert die Arbeit"
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Tab. 1.11.: Auswertung der Freitexte mit induktiver Kategorienbildung

Induktive Kategorien

(n = Anzahl der
Kommentare je Kategorie)

Kommentare der Teilnehmenden

(Ankerzitate hervorgehoben)

Kommentare zur
Integration in den
Praxisalltag

(14)

Zeitmanagement (5)

LZeitprobleme*

»In der Praxis herrscht oft Zeitdruck, daher oft Weiterleitung in
Humangenetik hier Uni erforderlich.”

»Solange die Abldufe und Rahmenbedingungen bei der tgl.
Patientenversorgung nicht verbessert werden, wird [das]
Thema Genetik immer randstandig bleiben, da im taglichen
Praxis-Wahnsinn keine Zeit oder Kraft flir dieses Thema Ubrig
bleibt!“

~Spielt eine Rolle, doch noch keine tragende, zumal unsere
zeitlichen Méglichkeiten durch tiberfordernde Birokratie immer
geringer werden!”

»Wie soll der erhdhte Zeitaufwand bewaltigt werden? (...)"

Vergiutung (4

~Ausnahmeziffern Labordiagnostik*

,Kostenubernahme durch die Kassen*

»Kann ich das auch noch leisten fiir 13€ (Ziffer 1).

»(...) Welche finanziellen Unterstiitzungen gibt es fiir den erhéhten
Zeitaufwand?*

Patientenmanagement (3)

»Welche Untersuchungen sinnvoll sind hausarztlich zu machen,
welche in Zentren.”

»Was wird in der Allgemeinarztpraxis untersucht, was nicht"

»Es gibt m.E. noch wichtigere Themen in der
Allgemeinarztpraxis, daher ist das Erkennen von
Mdéglichkeiten einer genetischen Erkrankung und ggf.
Weiterleitung an kompetente Beratungsstellen das Wichtigste
fiir einen Hausarzt.“

Dokumentation von Familienstammbaumen (2)

»lch mache ja immer einen “groben Stammbaum® im Kopf durch
die Anamnese, ohne diesen als solches aufzumalen.”

»ich denke Kollegen, die in Einzelpraxis arbeiten, haben die
Familienstammb&aume nach einiger Zeit im Kopf. Bei den
neuen Formen der Praxisorganisation mit mehreren oder
wechselnden Kolleginnen (Gemeinschaftspraxen, MVZ) ist es
notwendig, dies in abstrakter Form zu dokumentieren.“

Ergénzungen zu Fort-
und
Weiterbildungsinhalten

(8)

,Einbeziehung der Naturheilverfahren und der Homdéopathie, die
insgesamt viel ausgepragter das Thema Genetik betrachten und in
die allgemeinmedizinische Praxis mit einbeziehen als die
herkdmmliche Schulmedizin.®

~Epigenetik Steuerungseiweil’e, die Ablesung des genetischen
Codes initiieren (...)"
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Induktive Kategorien

(n = Anzahl der
Kommentare je Kategorie)

Kommentare der Teilnehmenden

(Ankerzitate hervorgehoben)

»Alltagsverlauf (Ernahrung, Sport, Alkohol-Konsum usw.)*

»ich habe (trotz eigener autosomal-erbl. Erkrankung) noch
Defizite genetische Erkrankungen und Vererbungsmuster
Patienten nahe zu bringen, die ,,Ubersetzung” fillt mir
schwer.”

»Integration und Ubersicht der Méglichkeiten fiir Genetik in
der Allgemeinmedizin ware schon“

~,Rheuma“

~Schwerhorigkeit, Taubheit, einaugiges Sehvermogen,
Huftdysplasie, Fehlstellung Hiifte, habituelle Schulter u.
Patellaluxation, Depression®

~War viele Jahre in der Genet. Beratung, nun allg. med. Praxis:
jeweils relev. Themen: (periphargenetisch) -Embryo-
/Fetotoxikologie (Er(unlesbar)./Medik./Noxen in der
Schwangerschaft) - Transsexualitat”

Bewertung des
bestehenden Fort- und
Weiterbildungsangebotes

(@)

,ES gibt keine oder kaum Fortbildungen zum Thema Genetik bei
Hausarzten®

,Es werden immer mehr und Erkrankungen genetisch (unsachlich)
diskutiert. (...)."

»Fortbildungsangebote zum Thema Genetik scheinen mir
(subjektiv) selten flir Allgemeinmediziner angeboten zu werden.*

,In Fortbildungsveranstaltungen wird das Thema Genetik zu wenig
und zu unspezifisch behandelt.”

,Man wird auch in den Printmedien kaum dariiber informiert,
ich fihle mich zum Thema Genetik vom aktuellen Stand
abgehangt.“

»ZU wenig Fortbildungen zu diesem Thema.*

»+Anerkennung der Internisten als vollwertige Hausarzte und
reibungslose Zusammenarbeit bei Fortbildung, derzeit weitgehend
getrennt in Bayern.*

Bewertung der
Fragebogenthematik

(4)

,Das Thema finde ich insgesamt (nicht) wichtig.*
»nur begleitende Problematik!*

»Thema wird in den kommenden Jahren einen viel hbheren
Stellenwert bekommen!*

»Leider auch von mir teilweise vernachlassigtes Thema.“
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