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Hintergrund

Hinsichtlich zahlreicher Krankheitsbilder besteht eine
grofle Schnittmenge zwischen Humangenetik (HumGen)
und Kinder- und Jugendpsychiatrie und -psychotherapie
(KJPP). Basierend auf der wissenschaftlichen und beruf-
lichen Erfahrung der Autorinnen und Autoren und dem
regen Austausch mit Kolleginnen und Kollegen hat gene-
tische Diagnostik in Deutschland jedoch keinen nennens-
werten Stellenwert im klinischen Alltag der KJPP. Weiterhin
gibt es im Rahmen des Versorgungsalltages nur wenige Be-
rihrungspunkte zwischen den beiden Fachdisziplinen. Im
Sinne einer bedarfsgerechten und zukunftsorientierten Be-
handlung kinder- und jugendpsychiatrischer Patientinnen
und Patienten hat dieser Artikel das Ziel einen intensiveren
Austausch zwischen den klinisch tatigen Kolleginnen und
Kollegen in der HumGen und KJPP zu ermdglichen und Bar-
rieren der interdisziplindren Zusammenarbeit abzubauen.

Seit wenigen Jahren gehoren die genomweite Analyse
von Kopienzahlvarianten (copy number variations, CNVs)
und die Untersuchung eines Genpanels bzw. Exoms zur leit-
liniengerechten und von den gesetzlichen Krankenkassen
[1] finanzierten Diagnostik bei Menschen mit Intelligenz-
minderung (IM) [2]. Bei etwa 40 % der Betroffenen lasst sich
mit den {iber die gesetzlichen Krankenkassen finanzierten
Untersuchungen eine genetische Atiologie der IM identifi-
zieren [3;4]. Der Nachweis einer genetischen Atiologie kann
fur die Betroffenen und ihre Familienangehorigen hilfreich
sein (fur klinische Beispiele siehe [5]), z. B. hinsichtlich Di-
agnostik und Therapie. Hierzu gehoren u. a. die Beendigung
einer langjahrigen diagnostischen Odyssee, die Moglichkeit

3 Open Access. © 2025 bei den Autorinnen und Autoren, publiziert von De Gruyter. [(c) X3N] Dieses Werk ist lizenziert unter einer Creative Commons
Namensnennung - Nicht-kommerziell - Keine Bearbeitung 4.0 International Lizenz.

3


https://doi.org/10.1515/medgen-2024-2068
mailto:franziska.degenhardt@lvr.de
mailto:Ingo.SpitczokvonBrisinski%40lvr.de?subject=

66 —— Franziska Degenhardt et al., Verbesserung der interdisziplindren Zusammenarbeit

der Teilnahme an einer Syndromspezifischen Selbsthilfe-
gruppe, Zugang zu Syndrom-spezifischen Vorsorge-/Frih-
erkennungsuntersuchungen und ggf. die Teilnahme an spe-
zifischen klinischen Studien. Weiterhin kann der genetische
Befund eine relevante Information fiir das Storungsmodell
bzw. die Bewéltigungsstrategien der Betroffenen/Eltern/
Familien sein [5].

Bereits eine vor drei Jahren verdffentlichte Metaana-
lyse — basierend auf publizierten Studien zwischen 2014
und 2019 - zeigte, dass bei etwa 5% bis 10 % pédiatrischer
Patientinnen und Patienten mit IM oder mindestens einer
Fehlbildung die Durchfithrung genetischer Diagnostik zu
einer Verdnderung der klinischen Behandlung fiihrte [4].
Exemplarisch sei hier die lebenslange, arztliche Betreu-
ung von Menschen mit Prader-WilliSyndrom genannt.
Betroffene entwickeln einen komplexen Phénotyp mit
Beteiligung multipler Organsysteme. Eine Behandlung mit
Wachstumshormon sollte bereits im ersten Lebensjahr in
Erwéagung gezogen werden. Die Betroffenen haben in der
Regel eine IM und ein erhéhtes Risiko, im Verlauf eine be-
handlungsbedirftige psychische Stérung zu entwickeln.
Hierzu zédhlen u.a. externalisierende Verhaltensweisen,
Aufmerksamkeitsdefizit-/Hyperaktivitatsstorung (ADHS),
Autismus-Spektrum-, Angst-, Zwangs- oder psychotische
Storungen [6]. Weiterhin entwickeln die Betroffenen meist
eine ausgeprégte Hyperphagie mit Adipositas. Verschiedene
Medikamente zur Behandlung der Hyperphagie befinden
sich aktuell in Klinischer Erprobung [6].

Fiir eine Ubersicht hinsichtlich der Empfehlung geneti-
scher Diagnostik bei ausgewdhlten kinder- und jugendpsy-
chiatrischen Stérungsbildern und klinische Fallbeispiele
verweisen wir auf die entsprechenden AWMF-Leitlinien
(https://registerawmf.org/de/start) und die zwei Ubersichts-
artikel [5, 7]. Im ambulanten Kontext sehen wir in den
letzten Jahren eine positive Entwicklung mit einer Zunahme
der genetischen Diagnostik bei Kindern und Jugendlichen
mit IM. Dennoch zeigt unsere klinische Erfahrung, dass bei
einem relevanten Anteil an Patientinnen und Patienten mit
kinder- und jugendpsychiatrischem Behandlungsbedarf,
welche die Indikationskriterien fiir genetische Diagnostik
erfiillen, die Empfehlungen hinsichtlich genetischer Diag-
nostik nicht immer umgesetzt werden.

Auf der anderen Seite diagnostizieren Kolleginnen und
Kollegen in der HumGen regelmafig genetische Erkran-
kungen, im Rahmen derer sich kinder- und jugendpsychia-
trische behandlungsbediirftige Storungen entweder bereits
entwickelt haben oder entwickeln kénnen. Beispielsweise
sind bei etwa 40 % bis 60 % der Kinder und Jugendlichen
mit IM zusétzlich die Kriterien fiir mindestens ein psychia-
trisches Storungsbild erfiillt [2, 8, 9]. Die Riickmeldungen
von Kolleginnen und Kollegen aus der KJPP, welche mit
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Kindern/Jugendlichen mit genetischem Syndrom arbei-
ten und die eher dirftige Forschungsliteratur zu diesem
Thema, lassen stark vermuten, dass das Risiko fiir die Ent-
stehung psychischer Stérungen im Vergleich zu méglichen
somatischen Auffalligkeiten deutlich seltener mit den Be-
zugspersonen der betroffenen Kinder im Rahmen einer
humangenetischen Beratung thematisiert wird [10]. Auch
die Weitervermittlung von Kindern und Jugendlichen mit
Verdacht auf psychische Storung an Fachérztinnen und -
arzte fir KJPP ist nicht die Regel. Die unzureichende Auf-
klarung iiber mdgliche psychiatrische Symptome und psy-
chische Storungen verhindert eine optimale Behandlung
der Betroffenen, basierend auf einer fachgerechte kinder-
und jugendpsychiatrischen Diagnostik. Fiir die Eltern bzw.
Familien dieser zum Teil noch jungen Kinder stellen haufig
die psychischen Storungen eine erhebliche Belastung dar,
die oft durch evidenzbasierte medikamentdse und ver-
haltenstherapeutische Interventionen deutlich gebessert
werden konnen. Bei einem wesentlichen Anteil kinder- und
jugendpsychiatrischer Storungsbilder ist Psychotherapie
ein elementarer Bestandteil einer leitliniengerechten Be-
handlung. Weiterhin gibt es pharmakologische Behand-
lungsmaglichkeiten, z. B. bei Vorliegen eines ADHS. Etwa
8% bis 15% aller Kinder und Jugendlichen mit IM zeigen
Symptome eines ADHS. Mittlerweile ist gut bekannt, dass
ADHS gehauft bei Betroffenen mit spezifischen genetischen
Syndromen, u.a. Klinefelter-Syndrom, Turner-Syndrom,
Neurofibromatose Typ 1 und 22q11.2 Deletionssyndrom auf-
tritt [11].

Die Aufklirung der genetischen Grundlagen psy-
chischer Stérungen und die Integration hieraus resultie-
render wissenschaftlicher Erkenntnisse in den klinischen
Alltag stellen einen elementaren Bestandteil der Diagnostik
und Behandlung zahlreicher kinder- und jugendpsychia-
trischer Erkrankungen dar. Aufgrund der enormen Fort-
schritte in der Aufkldrung der genetischen Architektur
psychischer Stérungen ist zu erwarten, dass zukinftig
genetische Diagnostik auch bei weiteren Storungsbhildern
Teil einer leitliniengerechten diagnostischen Abklarung
sein wird. Eine engere Zusammenarbeit zwischen HumGen
und KJPP ist daher wiinschenswert und fiir die Patienten
oft notwendig. Nachfolgend werden die aus Sicht der Auto-
rinnen und Autoren relevanten Hemmnisse beschrieben.
Fokus dieser Arbeit sind die Herausforderungen klinisch
tatiger Kinder- und Jugendpsychiater im Zusammenhang
mit genetischer Diagnostik.
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Kaum Beruhrungspunkte zwischen
HumGen und KJPP im klinischen
Alltag

Ein wiederkehrendes Thema sind scheinbar fehlende
Beriithrungspunkte von klinisch tatigen Kolleginnen und
Kollegen der KJPP zur HumGen. Bei bestehendem Interesse
an einer Kooperation mit der HumGen ist haufig nicht klar,
welche HumGen primér flir eine Zusammenarbeit bzw.
Uberweisung der eigenen Patientinnen und Patienten aus-
gewdahlt werden kann/sollte. Die landldufige, auch nicht
unberechtigte Wahrnehmung ist, dass genetische Diag-
nostik und Beratung — vor allen Dingen bei Stérungen der
neuronalen und mentalen Entwicklung - einen komplexen
Vorgang darstellen und daher besonderer Expertise (ins-
besondere hinsichtlich der Analyse der genetischen Daten)
bediirfen. Die Suche nach einem geeigneten Kooperations-
partner in der HumGen gestaltet sich fiir humangenetisch
wenig erfahrene Kolleginnen und Kollegen sehr schwierig.
Exemplarisch sei dies an der Website der deutschen Gesell-
schaft fiir Humangenetik (gfh) dargestellt. Hier kann man
sich zwar eine komplette Liste aller Facharztinnen und
Fachérzte fiir HumGen (,Genetische Ambulanzen, Sprech-
stunden und Beratungsstellen) herunterladen, Informatio-
nen zum jeweiligen Diagnostik- bzw. Diagnoseschwerpunkt
erhélt man in diesem Zusammenhang jedoch nicht [12, 13].
Auch die Suche nach einem geeigneten Zentrum fir Seltene
Erkrankungen (ZSE) gestaltet sich mihsam. Auf der gth
Website wird der Versorgungsatlas fiir Menschen mit Selte-
nen Erkrankungen verlinkt, welcher insgesamt 37 Zentren
fiir seltene Erkrankungen in Deutschland auflistet [14]. Es
ist nicht ersichtlich, welches Zentrum psychische Stérungen
im Kindes- und Jugendalter behandelt. Nach mithsamer
Durchsicht der einzelnen Internetauftritte des jeweiligen
Zentrums, sind es weniger als fiinf Zentren, welche als
Schwerpunkt die Behandlung psychischer Stérungen im
Kindes- und Jugendalter benennen.

Die mangelnde Interaktion zwischen HumGen und
KJPP spiegelt sich auch beim Syndromtag wider [15]. Diese
deutsche Veranstaltung thematisiert neue Erkenntnisse
aus Forschung und Klinik in Zusammenhang mit seltenen
genetischen Syndromen. Zwischen 2006 und 2019 wurden
regelmaflig Kliniker unterschiedlicher somatischer Fach-
bereiche (inshesondere Pddiatrie und Neuropédiatrie) fir
einen Fachvortrag eingeladen. Soweit aus den Programmen
ersichtlich, wurde bisher jedoch noch nie ein/e Kinder- und
Jugendpsychiaterin/-psychiater fiir einen Vortrag bzw. zur
Vorstellung eigener Félle aus der klinischen Praxis eingela-
den [15]. Dies ist vor dem Hintergrund der hohen Pravalenz
psychischer Storungen bei vielen genetischen Syndromen
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umso erstaunlicher [16, 17]. Beispielsweise listet die Da-
tenbank Online Mendelian Inheritance in Man® (OMIM),
welche Informationen zu allen bisher bekannten mendel-
schen Erkrankungen beim Menschen und den damit im
Zusammenhang beschriebenen Phdnotypen enthilt, allein
1811 Eintrage unter dem Schlagwort ,attention deficit“ [18].

Aus- und Weiterbildungs-
curricula HumGen und KJPP
wenig facherubergreifend

Im Facharztweiterbildungscurriculum KJPP ist derzeit die
Vermittlung humangenetischer Grundlagen bzw. der fir
den genetischen Diagnostikprozess relevanten Kenntnisse
nicht verankert [5, 19]. Die unzureichende Aushildung fiihrt
unter anderem dazu, dass bei vielen Kolleginnen und Kolle-
gen in der KJPP die (nicht mehr zeitgemafie) Einschétzung
vorherrscht, dass der Nachweis einer genetischen Atiologie
nicht von ausreichendem Wert fiir die Patientinnen und Pa-
tienten ist (siehe Textabschnitt Hintergrund fiir gegenteilige
Informationen). Der hohe organisatorische und finanzielle
Aufwand der genetischen Diagnostik erscheint ihnen nicht
gerechtfertigt, u. a. da aktuell die (Syndrom-spezifischen)
Behandlungsmaéglichkeiten fiir seltene, genetische Erkran-
kungen begrenzt sind.

Auf der anderen Seite erhalten angehende Fach-
drztinnen und Fachérzte fir HumGen im Rahmen ihrer
Facharztausbildung in der Regel wenig Informationen be-
zuglich kinder- und jugendpsychiatrischer Stérungsbilder
und deren Behandlungsmaglichkeiten [19]. Erstrebenswert
waére das Schaffen eines Bewusstseins fiir die Moglichkeit/
Notwendigkeit einer kinder- und jugendpsychiatrischen
Mitbehandlung von Patientinnen und Patienten mit nach-
gewiesener, genetischer Krankheitsatiologie. Dies betrifft
insbesondere Kinder und Jugendliche mit psychiatrischer
Hauptdiagnose (z. B. Autismus-Spektrum Stérung) oder bei
Nachweis einer genetischen Veranderung, welche mit einer
hohen Wahrscheinlichkeit fiir klinisch relevante, psychia-
trische Komorbiditaten einhergeht (z. B. Nachweis einer
Deletion in 22q11.2).
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Finanzierungsmodelle genetischer
Diagnostik sind ungeeignet fir die
KJPP

Derzeit ist genetische Diagnostik ausschliefslich im ambu-
lanten Kontext eine Regelleistung der gesetzlichen Kranken-
versicherungen in Deutschland. Die langerfristige, zum
Teil jahrelange Behandlung der Betroffenen im Rahmen
der sozialpsychiatrischen Versorgung findet héufig in
KJPP-Praxen statt. Grundsétzlich wére es daher maglich,
im ambulanten KJPP-Kontext regelhaft humangenetische
Diagnostik zu veranlassen. Allerdings fehlen aktuell neben
der notwendigen humangenetischen Ausbildung hierfiir
die finanziellen Mittel. Die den kinder- und jugendpsy-
chiatrischen Ambulanzen bzw. KJPP-Praxen zur Verfligung
stehenden finanziellen Mittel decken in der Regel nicht
anndhernd den — zusdtzlich zur reguldren kinder- und
jugendpsychiatrischen Diagnostik und Behandlung — not-
wendigen Personal- und Zeitaufwand ab, welcher durch
den Aufkldrungs- und aufwéandigeren Beratungsprozess im
Rahmen der genetischen Diagnostik entsteht.

Wenn in akuten Krisensituationen oder bei schweren
psychischen Stérungen Kontakt zu Fachdrztinnen/Fachérz-
ten fiir KJPP gesucht wird, dann erfolgt die bedarfsgerechte
Versorgung der Betroffenen hédufig im geschiitzten, statio-
nédren Kontext. Eine Veranlassung genetischer Diagnostik
zur atiologischen Einordung der Symptomatik ist in dieser
Konstellation dann zunéchst nicht mdglich. Die Verein-
barung eines ambulanten Termins nach Entlassung stellt
derzeit eine relevante Barriere im Zugang zur genetischen
Diagnostik dar, weil ambulante Kontakte aus unterschied-
lichen Grinden oft nicht zuverldssig wahrgenommen
werden (kénnen). Ahnliche Erfahrungen berichten Best-
ermann und Kollegen [20], die in einer kleinen Studie in
den USA bei 23 Patientinnen und Patienten im stationdren
kinder- und jugendpsychiatrischen Kontext genetische Di-
agnostik veranlassten. Insgesamt 43,5% der Betroffenen
nahmen am ambulanten Folgetermin nicht teil [20]. Im
Rahmen der stationdren Versorgung gibt es im Regelfall
mindestens einmal im Behandlungsprozess ein personli-
ches Gesprach zwischen der Familie, dem/der Betroffenen
und dem/der verantwortlichen Arzt/Arztin. Ideal wiire es,
wenn bereits dieser Kontakt bei entsprechender Indikation
und Zustimmung der Familie fiir die Veranlassung geneti-
scher Diagnostik genutzt werden konnte.

Die Aufklarung der Sorgeberechtigen iiber die Mdglich-
keiten und Limitationen genetischer Diagnostik bedeutet
grundsatzlich einen Mehraufwand. Unter Umstinden ist
dieser sehr zeitintensiv. Eine der hédufigsten Fragen von
Klinikern und Eltern im Zusammenhang mit genetischer Di-
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agnostik ist die nach dem Einfluss des genetischen Befundes
auf die psychiatrische Versorgung des betroffenen Kindes.
Die Beantwortung dieser Frage bedarf — aufgrund der Viel-
zahl an genetischen Syndromen, deren Seltenheit und der
relativ uniibersichtlichen Informationsquellen - oft einer
aufwéndigen Literaturrecherche, deren zeitlicher Mehrauf-
wand in der KJPP nicht separat abgerechnet werden kann.

Die Moglichkeit einer angemessenen Bezahlung des
genetischen Diagnostikprozesses im ambulanten KJPP-
Kontext und die zusétzliche Finanzierung der genetischen
Diagnostik auch im stationdren Kontext speziell fiir diese
besonders vulnerable Patientengruppe hétte den Abbau
von administrativen Hirden im Zugang zu einer leitlinien-
gerechten, genetischen Diagnostik zur Konsequenz. Deren
regelhafte Veranlassung ware ein Schritt in Richtung einer
zukunftsorientierten KJPP und konnte es den Betroffenen
und ihren Angehérigen ermoglichen, am wissenschaftli-
chen Fortschritt dieses Fachgebiets teilzuhaben und ihre
eigene Erkrankung bzw. die ihres Kindes atiologisch besser
einzuordnen. Ein erster Schritt in diese Richtung ist das Mo-
dellvorhaben Genomsequenzierung, welches eine umfang-
reiche Genomsequenzierung (auch im stationdren Kontext)
bei Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen
zukiinftig erméglichen soll [21].

Aufkldrungs- und Beratungsprozess
komplex und haufig nicht an die
Bediirfnisse der KJPP angepasst

Die Aufklarung der Sorgeberechtigen nach dem Gen-
diagnostikgesetz ist unter Umstdnden sehr zeitintensiv.
Der Erfolg dieser Wissensvermittlung und ein damit ein-
hergehendes ausreichendes Verstindnis der Betroffenen/
Eltern fiir die komplexe, genetische Thematik wird maf-
geblich von deren schulischer Bildung und dem soziodko-
nomischen Status beeinflusst [22, 23]. Dies konnten unter
anderem Fitzgerald-Butt und Kollegen in 190 Familien mit
einem Kind mit angeborenem Herzfehler [22] und Gallo und
Kollegen an 142 Elternteilen (aus 86 Familien) eines Kindes
mit monogener Grunderkrankung [23] zeigen. Die bedarfs-
gerechte Informationsvermittlung im klinischen Kontext
der KJPP wird zudem zusatzlich dadurch erschwert, dass
ein relevanter Anteil der Sorgeberechtigten selbst psy-
chisch erkrankt ist, einen niedrigen Bildungsabschluss hat
oder einer der unteren sozio6konomischen Schichten an-
gehort. Weiterhin zeigt unsere klinische Erfahrung, dass bei
Eltern von Kindern mit einer leichten IM nicht selten eine
unterdurchschnittliche kognitive Leistungsfahigkeit, u. U.



DE GRUYTER

ebenfalls eine IM vorliegt. Bei Familien mit unzureichen-
den Deutschkenntnissen bedarf die Kommunikation mit
den Sorgeberechtigten zusatzlich der Unterstiitzung eines
Dolmetschers.

Bei einem bedeutsamen Anteil von Sorgeberechtigten
ware es sinnvoll, die relevanten genetischen Informationen
im Lauf mehrerer Aufkldrungsgesprache zu vermitteln, im
Rahmen derer tberpriift werden sollte, welche der zuvor
vermittelten Informationen tatséchlich verstanden wurden.
Im Einzelfall muss auch pragmatisch tiberlegt werden,
welche Informationen fiir die Sorgeberechtigten tatsachlich
relevant sind, um diese gezielt vermitteln zu kdnnen. Dieser
Prozess ist zeitintensiv und verlangt von den Arztinnen und
Arzten Expertise in der verstindlichen Darstellung kom-
plexer genetischer Zusammenhdange. Unseres Wissens gibt
es jedoch bisher z.B. keine Einverstdndniserkldrung nach
dem Gendiagnostikgesetz in einfacher Sprache.

Liegt nach Abschluss der genetischen Diagnostik ein
auffalliges Ergebnis vor, gilt es nicht nur, dieses fachlich
kompetent und in einer fiir das Kind/seine Sorgeberechtig-
ten verstandlichen Sprache zu vermitteln. Die Autorinnen
und Autoren, welche bereits genetische Diagnostik regel-
haft in ihren klinischen Alltag in der KJPP integriert haben,
erleben bei der Erlduterung genetischer Befunde - un-
abhéngig vom Bildungsgrad der zu Beratenden — schwierige
Situationen im Zusammenhang mit Scham- bzw. Schuldge-
fiihlen und -zuweisungen. Daher sollte die Besprechung
des relativ komplex erscheinenden genetischen Befundbe-
richtes Hand in Hand mit dem therapeutischen Adressieren
von u. a. Insuffizienz- und Schamgefithlen sowie maoglicher
Entlastungsmoglichkeiten fiir die betroffenen Familien ein-
hergehen.

Vereinzelt gibt es bereits interdisziplindre Sprech-
stunden, im Rahmen derer genetische Befunde mit hu-
mangenetischer und kinder- und jugendpsychiatrischer
Expertise den Betroffenen und Familienangehérigen be-
darfsgerecht erldutert werden. Der Aushau dieser Angebote
waére sinnvoll. Ein gemeinsames Beratungsangebot konnte
dazu beitragen, Hemmungen gegentiber weiteren psycho-
logisch-psychiatrischen Beratungs- und wenn notig — auch
Behandlungsprozessen abzubauen. Allerdings ist auch hier
eine ausreichende Finanzierung notwendig, um solche An-
gebote zu etablieren.
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Diagnostikprozess und HumGen-
Befunde in der Regel nicht fiir den
klinischen Alltag der KJPP geeignet

Kolleginnen und Kollegen aus der KJPP, die bereits erste Er-
fahrungen mit genetischen Untersuchungen gemacht haben,
melden héufig — nicht ganz zu Unrecht - zuriick, dass der
Diagnostikprozess unnotig kompliziert sei. Dies betrifft ins-
besondere die Komplexitit der Anforderungsscheine und die
Verschriftlichung genetischer Befunde. In der Regel lernen
Medizinstudierende im Rahmen ihrer Ausbildung nicht, wie
ein Diagnostikschein aus der HumGen Kkorrekt auszufiillen
ist (im Gegensatz zur Anforderung von anderen Laborunter-
suchungen). Die mangelnde Routine im Umgang mit der Ver-
anlassung von genetischen Untersuchungen in Kombination
mit einem sehr komplex erscheinenden Diagnostikprozess,
stellt eine immense Hiirde in der Veranlassung genetischer
Diagnostik dar. Viele Labore in Deutschland arbeiten z. B.
mit Anforderungsscheinen, welche mehrere Seiten lang
sind. Dies ist aus Sicht der HumGen sicherlich sinnvoll, da
so Einsender aus unterschiedlichen Fachdisziplinen bedient
werden konnen. Fir die aktuell noch tberschaubaren Di-
agnostikindikationen in der KJPP ist die Flut an abgefragten
Informationen jedoch hinderlich. Erstrebenswert wére fiir
die KJPP ein Anforderungsschein, welcher auch von in der
HumGen unerfahrenen Kolleginnen und Kollegen in nur
wenigen Minuten korrekt ausgefiillt werden konnte; an
einzelnen Standorten in Deutschland kommen solche An-
forderungsscheine bereits zum Einsatz.

Die eigene Erfahrung mit genetischen Befunden aus
unterschiedlichen Diagnostiklaboren und die Riickmel-
dung von Kolleginnen und Kollegen aus der KJPP ist, dass
héufig die fiir den Kliniker relevanteste Information (auf-
falliger bzw. unauffélliger Befund) nicht auf den ersten
Blick ersichtlich ist. Zur IHlustration kann folgende kleine
Feldstudie dienen (F. Degenhardt, personliche Kommuni-
kation). Einer Handvoll drztlicher Kolleginnen und Kol-
legen aus der KJPP wurden von einer Humangenetikerin
verschiedene DNA ArrayBefunde vorgelegt. Die Kollegen
sollten beurteilen, ob die genetische Untersuchung ein auf-
falliges oder unauffilliges Ergebnis erzielte. Auch wenn die
Stichprobe klein war und die Ergebnisse nicht generalisiert
werden konnen, zeigte sich jedoch eindrucklich, dass der
Befund dann als aufféllig eingeschétzt wurde, sobald ein
CNV berichtet wurde. Das war unabhangig davon, ob der
CNV als benigne oder pathogen im Text des Befundberich-
tes beschrieben wurde. Die aufwéndige Beschreibung nach
ISCN-Nomenklatur (International Standard of Cytogenetic
Nomenclature) suggerierte den HumGen-unerfahrenen
Kolleginnen und Kollegen einen auffalligen Befund.
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Resiimee und
Handlungsempfehlungen

Patientinnen und Patienten mit kinder- und jugendpsy-
chiatrischem Behandlungsbedarf profitieren von einer In-
tensivierung der Zusammenarbeit zwischen HumGen und
KJPP. Ubergeordnete Ziele sind ein regelhaftes, leitlinien-
gerechtes genetisches Diagnostikangebot fiir Patientinnen
und Patienten der KJPP, ein kompetenter Umgang mit ge-
netischen Informationen im klinischen Alltag der KJPP und
ein frihzeitiges, bedarfsgerechtes kinder- und jugendpsy-
chiatrisches Behandlungsangebot fiir Kinder und Jugend-
liche mit einer entsprechenden genetischen Diagnose oder
Erkrankung. Wir empfehlen:

die Integration relevanter, genetischer Grundlagen-
kenntnisse in das Aus- und Weiterbildungscurriculum
der KJPP. Genetik hat derzeit noch keinen relevanten
Stellenwert in der Aus- und Weiterbildung von Arztin-
nen und Arzten in der KJPP;

ein umfassendes Fortbildungsangebot im Rahmen von
Fachtagungen. Auf lokaler Ebene sind gemeinsame,
interdisziplindre Fortbildungsangebote und Fallbespre-
chungen zwischen HumGen, KJPP und Neuropéadiatrie
bzw. Sozialpadiatrischen Zentren wiinschenswert, die
zudem einen personlichen, fachlichen Austausch er-
moglichen wiirden. Ein Lehrbuch mit praxisrelevan-
tem, facheriibergreifendem HumGen- und KJPP-Wissen
ware fiir beide Fachdisziplinen relevant;

die Integration relevanter entwicklungspsychopatholo-
gischer und kinder- und jugendpsychiatrischer sowie
psychotherapeutischer Grundlagenkenntnisse in das
Aus- und Weiterbildungscurriculum der HumGen. Wie
in vielen somatischen Fachern ist den arztliche Kolle-
ginnen und Kollegen oft nicht bekannt, welche Behand-
lungsmadglichkeiten bei psychischen Stérungen mit und
ohne IM existieren;

den Auf- bzw. Ausbau von interdisziplindren, psychia-
trisch-genetischen Sprechstunden in den Raumlich-
keiten der KJPP. Im Rahmen dieser kann ein/e
Humangenetiker/Humangenetikerin mit Expertise fiir
entwicklungspsychiatrische Stérungen Patientinnen
und Patienten eine leitliniengerechte, genetische Di-
agnostik anbieten bzw. einen auffilligen genetischen
Befund mitteilen. Die Vereinbarung/Wahrnehmung
eines Termins in der HumGen zur genetischen Be-
ratung scheint aus unterschiedlichen Griinden eine
Hiirde fiir einen relevanten Anteil von Patientinnen
und Patienten der KJPP zu sein. Weiterhin kann im
Rahmen dieser interdisziplindren Zusammenarbeit der
Diagnostikprozess an die Bediirfnisse des klinischen
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Alltags der KJPP angepasst werden. Die fachertibergrei-
fenden Sprechstunden werden den Kolleginnen und
Kollegen Einblicke in den Arbeitshereich des jeweils
anderen Fachgebietes ermdglichen. Diese Einsicht in
den Arbeitsalltag wird sehr wahrscheinlich mit einem
besseren Verstdndnis fiir die jeweiligen Rahmenbe-
dingungen einhergehen. Im Rahmen dieser interdis-
ziplindren Zusammenarbeit konnten auch Dokumente/
Medieninhalte erarbeitet werden, welche es Jugend-
lichen/erwachsenen Menschen mit z. B. unterdurch-
schnittlicher kognitiver Leistungsfahigkeit/milder IM
ermoglicht, den Diagnostikprozess zu verstehen (z.B.
Aufklarungshogen in einfacher Sprache);

die Etablierung von interdisziplindren Zentren fiir die
Klinische Versorgung von Menschen mit genetischer
Erkrankung und psychiatrischer Symptommanifesta-
tion. Perspektivisch wére in diesen Zentren ein nieder-
schwelliges Angebot fiir ein kinder- und jugendpsy-
chiatrisches Assessment denkbar. Dieses konnte u. a.
Patientinnen und Patienten mit genetischem Syndrom
angeboten werden, welches mit psychiatrischen Auf-
falligkeiten assoziiert ist. Eine engere Zusammenarbeit
mit Selbsthilfegruppen ware hier wiinschenswert;

das Schaffen angemessener Abrechnungsmodalitdten
im ambulanten und stationdren Kontext der KJPP. Dies
betrifft zum einen die Méglichkeit, bei ausgewéhlten
Patientengruppen die genetische Diagnostik im sta-
tiondren Kontext veranlassen und tber die Kranken-
kassen finanzieren zu konnen; zum anderen ist — fiir
die regelhafte Veranlassung genetischer Diagnostik im
ambulanten Kontext — eine angemessene Finanzierung
des aufwéandigen Aufklarungs- und Beratungsprozesses
notwendig;

derzeit sind detaillierte Informationen zum psychia-
trischen Phédnotyp seltener genetischer Syndrome rar.
Im Rahmen des gemeinsamen wissenschaftlichen Pro-
jektes Psy-GeneKids (longitudinale, psychiatrische Pha-
notypisierung und multiomics Charakterisierung von
Kindern und Jugendlichen mit genetischem Syndrom;
Koordinatorin Degenhardt, Start 12/2024) wird unter
anderem eine kinder- und jugendpsychiatrische Phéno-
typbatterie entwickelt und digitalisiert, in unterschied-
lichen Versorgungskontexten hinsichtlich der Anwend-
barkeit getestet und ggf. bedarfsgerecht angepasst. Die
umfassende, longitudinale Material- und Datenerhe-
bung wird zukiinftig dazu beitragen, die phénotypische
Varianz im Einzelnen seltener, in der Summe jedoch
hochrelevanter genetischer Syndrome zu analysieren
und — im Sinne einer zukunftsorientierten kinder- und
jugendpsychiatrischen Behandlung — neue (Syndrom-
spezifische) Behandlungsoptionen zu entwickeln.
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