Curriculum Jenenese
(Modell Jena)
Zur fachgebundenen genetischen Beratung im Kontext
der vorgeburtlichen Risikoabklarung
Umfang: 1 theoretischer Tag + 1 praktischer Tagtnkrfolgskontrolle
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Theoretischer Tag
(entspricht GEKO 8 Stunden & 45 min)

Zeit Thema
10 min BegriRung / Vorstellung
60 min Gesetzlichen Grundlagen und Richtlinien
GenDG/GEKO/S2LL/RILIBAK/Embryonenschutzgesetz-PIP18
Schwangerschaftskonflikt-Gesetz
45 min Grundziige der humangenetischen Beratung
Stammbaum, Familienanamnese, psychosoziale urstieéhispekte
45 min Theoretische Grundlagen
Erbgange, Chromosomen, DNA, Methoden, Teratologie
30 min Pranatale Chromosomenanalyse
Indikationen, Methoden, Grenzen
20 min Schnelltest
Indikationen, Methoden, Grenzen
30 min Weiterfihrende genetische Diagnostik bei spezifiselm sonograph. Auffalligkeiten
inkl. Ausblick (Next Generation Sequencing, arrdyH; nicht invasive Diagnostik)
30 min Abortdiagnostik
Ursachen, Untersuchungsmaoglichkeiten, Problem miikentamination, Beispiele
30 min Befundaufbau und Interpretation
Nomenklatur, ISCN, S2LL, Qualitatsmanagement
60 min Fallbeispiele aus der Praxis
z.B. pranat. Omphalocele, préanat. Nachweis einekédehromosoms, pranat. Cystische Fibrose,
Thrombophilie, Osteogenesis imperfecta

Praktischer Tag
(entspricht GEKO 5 Ubungen & 45 min)

Zeit Thema

30 min Vorgesprach

bei Altersindikation, auffalligem Erst Trimesterr8ening/Tripletest, auff.
Sonographie/Softmarker

30 min Gesprachsdokumentation
Erarbeitung einer Vorlage
60 min Besprechung von zytogenetisch auffalligen Pranataigebnissen

Anwendung der Prinzipien der humangenetischen Begaauf einen Fall aus der Praxis: z.B.
Keimzellmosaik Trisomie 21, Rundgang Zytogenetikiab

60 min Besprechung von molekulargenetisch auffélligen Préaatalergebnissen

Anwendung der Prinzipien der humangenetischen Begaauf einen Fall aus der Praxis: z.B.
pranatal Noonan Syndrom, Rundgang Molekulargeradtid

45 min Besprechung von Nebenbefunden

Vaterschaft, Polymorphismen, Elternuntersuchunggiiterliche Kontamination, Mosaike,
Anwendung der Prinzipien der humangenetischen Begaauf einen Fall aus der Praxis: z. B.
muiitterl. Kontamination Chorion

30 min Lernerfolgskontrolle

Multiple Choice
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Abklrzungen:

CGH: Comparative genomic hybridization, GEKO: Geagtiostik Gesetz Kommission, GenDG: Gendiagnostie@e ISCN:

International System for Human Cytogenetic Nomemetg PID: Praimplantationsdiagnostik, RiLIBAK: Ritinie der
Bundesarztekammer, S2LL: S2 Leitlinien Humangenb&Diagnostik
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