FORTBILDUNG

Genetische Abklarungen bei Patienten
mit geistiger Behinderung und Epilepsie

Geistige Behinderung hat sehr haufig eine genetische Ursache. Epileptische Anfalle und auch

psychiatrische Symptome sind bei geistig Behinderten haufiger als bei nicht behinderten Men-

schen. Sie sind aber nicht notwendig unspezifische Begleitsymptome, sondern vielmehr enger

an die zugrunde liegende (genetisch bedingte) Krankheitsentitat gekoppelt. Die genaue Kennt-

nis der (genetischen) Ursache erlaubt ein besseres Management der diversen neurologischen

und psychiatrischen Symptome. In Zukunft werden auch immer mehr spezifische Behandlungs-

verfahren zur Verfiigung stehen, die den Verlauf der Grunderkrankung abmildern konnen. Gene-

tische Abklarungen sind aber teuer, und ihr Ergebnis hat allenfalls noch weitere sozialmedizini-

sche Implikationen.
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In den Richtlinien der Schweizerischen Akademie der medizinischen
Wissenschaften (SAMW) [1] werden Griinde fir eine fundierte Abkla-
rung der Atiologie einer geistigen Behinderung angefiihrt, so zum
Beispiel das Anrecht des Betroffenen auf eine angemessene Diagnos-
tik zur Erforschung der Natur und Ursache des Gesundheitsproblems,
des Weiteren die Verhltung, Friiherkennung und bessere Behandlung
von typischen Komplikationen und Zusatzerkrankungen (wie z.B. von
epileptischen Anfallen) und schliesslich die bessere Akzeptanz der
Beeintrdchtigung und Einordnung in die Lebensgeschichte. Bei be-
stimmten genetisch bedingten Erkrankungen mit geistiger Behinde-
rung und Epilepsie hat die Kenntnis der zugrunde liegenden Ursache
direkte Auswirkungen auf die Epilepsietherapie (zB. Glucose-Trans-
porter-Defekt [2]) beziehungsweise ermdglicht den Einsatz eines The-
rapieverfahrens, mit dem der Verlauf der Erkrankung giinstig beein-
flusst werden kann (z.B. tuberdser Sklerose [3]).

Zu beachten ist, dass es sich um Untersuchungen an nicht einwilli-
gungsfahigen Personen handelt. Es sind also bei der Durchfiihrung
von genetischen Abklarungen die gesetzlichen Bedingungen zu be-
achten.

Neue Regelung bei der Ubernahme der Kosten fiir
genetische Abkldrungen

Genetische Abklarungen syndromaler Erkrankungen mit geistiger
Behinderung sind abgesehen von den mit «Blickdiagnosen» oder
einfachen Abklarungsprozeduren zugénglichen Entitdten (noch)
sehr teuer und werden von den Krankenkassen nicht ohne Weiteres
bezahlt. Seit dem 1. April 2011 ist eine «Orphan»-Regelung in Kraft,
die hier eine Verbesserung schafft. Der zu stellende Antrag kann von
der Homepage der Schweizerischen Gesellschaft fir Medizinische
Genetik (SGMG) (www.sgmg.ch) heruntergeladen und der Ablauf
des Antragsverfahrens eingesehen werden. Der Nachweis einer me-
dizinisch-therapeutischen Konsequenz muss im Gegensatz zur bis-
her gultigen Vergttungsregelung in diesem Verfahren nicht mehr
erbracht werden. Die Verordnung genetischer Analysen ist nur
durch Arzte mit eidgendssischem Weiterbildungstitel «<Medizinische
Genetik» oder einem eidgendssischen Weiterbildungstitel in engs-
tem fachlichem Zusammenhang mit der untersuchten Krankheit
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maoglich. Das Labor muss bestimmte Qualitatsmerkmale aufweisen,
das heisst zertifiziert sein, wie es im Bundesgesetz tber genetische
Untersuchungen beim Menschen (GUMG) vom 8. Oktober 2004, das
ab 1. April 2007 gltig ist, geregelt ist, kann aber im Gegensatz zur
bisherigen Regelung auch im Ausland situiert sein. Sind die Unter-
suchungen nur im Ausland méglich, sind diese durch ein Labor in
der Schweiz zu veranlassen. Der verordnende Arzt sendet den Auf-
trag und die Probe einem geeigneten Labor in der Schweiz. Es bleibt
zu winschen, dass die Krankenversicherungen diese Regelungen
respektieren.

Geburtsgebrechen

Fur bestimmte Erkrankungen, sogenannte Geburtsgebrechen, tiber-
nimmt die Invalidenversicherung (IV) statt der Kranken- oder Unfall-
versicherungen bestimmte Leistungen. Es handelt sich um die arzt-
liche Behandlung, allenfalls auch im stationdren Rahmen, und die
arztlich verordneten medizinischen Massnahmen. Hierzu zahlen vor
allem Medikamente, Physiotherapie, Ergotherapie und Psychothera-
pie. Die Behandlung muss wissenschaftlich anerkannt, wirtschaftlich
und zweckmadssig sein. Als Geburtsgebrechen im Sinne von Artikel
13 IVG gelten Gebrechen, die bei vollendeter Geburt bestehen. So-
mit handelt es sich bei einem wesentlichen Teil der Geburtsgebre-
chen um genetisch bedingte Erkrankungen. Somit erlangt eine
exakte genetische Diagnose in einer unklaren Situation, zum Beispiel
bei einer erst in der Kindheit sich entwickelnden progredienten Er-
krankung, sozialmedizinische Bedeutung. Die blosse Veranlagung zu
einem Leiden gilt allerdings nicht als Geburtsgebrechen. Der Zeit-
punkt, in dem ein Geburtsgebrechen als solches erkannt wird, ist un-
erheblich. Die Geburtsgebrechen sind in der Liste im Anhang des
Gesetzes aufgefuhrt. Diese Liste kann das Eidgendssische Departe-
ment des Innern jahrlich anpassen (4).
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