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Pranataldiagnostik -
zwischen Informationsgewinn
und Entscheidungsnot

Vorgeburtliche Untersuchungen am werdenden Kind sind fiir die Mehrheit
der Schwangeren in Deutschland ein selbstverstandlicher Teil der medizi-
nischen Vorsorge. Prianataldiagnostik (PND) steht werdenden Miittern be-
reits seit 40 Jahren im Rahmen der gesetzlichen Krankenversicherung zur
Verfiigung. Seither hat sich sowohl die Anzahl der verfiigbaren Verfahren
stark erweitert, als auch die Genauigkeit vieler Techniken deutlich verbes-
sert. Ein seit 2012 in Deutschland fiir Schwangere als Selbstzahlerleistung
zugelassener Test hat in Teilen der Zivilgesellschaft und der Wissenschaft
zu kontroversen Diskussionen gefiihrt. Das als nichtinvasiver Pranataltest
(NIPT) bezeichnete Verfahren kann anhand einer miitterlichen Blutprobe mit
hoher Wahrscheinlichkeit angeben, ob der Embryo/Fetus bestimmte geneti-
sche Besonderheiten wie eine Trisomie 21 aufweist. Derzeit lauft beim Ge-
meinsamen Bundesausschuss (G-BA) ein Methodenbewertungsverfahren zu
NIPT, dessen Ausgang im Sommer 2019 dariiber entscheiden wird, ob NIPT
eine Leistung der gesetzlichen Krankenkassen werden.

Pridnataldiagnostische Verfahren, also
vorgeburtliche Untersuchungen am wer-
denden Kind, stehen gemeinhin eher sel-
ten im Offentlichen Fokus. SchlieSlich
vollzieht sich der Lebensbereich »Schwan-
gerschaft und Geburt« eher im Privatle-
ben und wird zumeist nicht medial the-
matisiert. Eine Ausnahme bildete in den
letzten Jahren die Zulassung einer neu-
en Untersuchungsmethode im Jahr 2012
und die Frage, ob diese eine Leistung der
gesetzlichen Krankenversicherung wer-
den sollte. Das neue Pranataldiagnostik-
verfahren wird zumeist als nichtinvasiver
Pranataltest (NIPT) bezeichnet und er-
moglicht Aussagen iiber genetische Eigen-
schaften des werdenden Kindes mittels ei-
ner Blutentnahme bei der Schwangeren.
Durch die frithe und einfache Verfiigbar-
keit und die geringen Verfahrensrisiken
von NIPT konnten diese zum Standard-
test fiir Schwangere werden, befiirchten
Kritiker. Damit stellen sich altbekannte
Fragen zu Prinataldiagnostik mit neuer
Dringlichkeit, etwa, welches Wissen wer-
dende Eltern iiber das entstehende Kind
erlangen konnen (sollten) und welche Fol-
gen dieses Wissen haben kann.

Welche pranataldiagnos-
tischen Verfahren gibt es?

Unter dem Begriff Prinataldiagnostik
versteht man alle vorgeburtlichen Unter-

suchungen, die darauf zielen, Informatio-
nen {iber das werdende Kind zu erhalten.
Prinataldiagnostische Verfahren werden
haufig danach unterschieden, ob sie inva-
siv oder nichtinvasiv sind. Bei invasiven
Verfahren (wie der Fruchtwasserunter-
suchung oder der Chorionzottenbiopsie)
werden mittels Punktion Zellen z.B. aus
der Plazenta oder dem Fruchtwasser ent-
nommen. Anhand dieser Proben ldsst sich
bestimmen, ob beim werdenden Kind eine
Chromosomenauffilligkeit oder (bei be-
kannter familidrer Anlage) eine schwere
monogenetisch vererbte Krankheit vor-
liegt. Invasive Verfahren liefern im Ge-
gensatz zu den nichtinvasiven Verfah-
ren tatsdchliche Diagnosen, bergen aber
gleichzeitig hohere verfahrensbezogene
Risiken (etwa fiir eine Fehlgeburt) als die
nichtinvasiven Verfahren. Nichtinvasive
Verfahren wie etwa Ultraschalluntersu-
chungen gehen zwar nicht mit einem Ein-
griff in die Gebarmutter einher und ber-
gend deshalb weniger Risiken, gelten aber
zugleich als nicht diagnostisch. Sie kon-
nen folglich Hinweise fiir Diagnosen ge-
ben, die jedoch mit anderen (oft invasi-
ven) Verfahren tiberpriift werden miissen.

Im Verlauf einer Schwangerschaft steht
der werdenden Mutter eine Reihe von
pranataldiagnostischen Untersuchungen
zur Verfiigung (Abb.). Neben den regulir
durch die gesetzliche Krankenversicherung
(GKV) finanzierten drei Ultraschallunter-
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suchungen (mit Fokus auf die Kindesent-
wicklung, Lage der Plazenta etc.) konnen
Schwangere bei Verdacht auf fetale Auf-
félligkeiten auch invasive Verfahren im
Rahmen der GKV in Anspruch nehmen.
Zudem konnen Schwangere auch weitere
nichtinvasive Verfahren (wie das Ersttri-
mesterscreening oder NIPT) als indivi-
duelle Gesundheitsleistungen (IGeL), also
eigenfinanziert, nutzen. Viele pranataldi-
agnostische Verfahren werden in den ers-
ten Wochen angeboten, sodass gerade zu
Beginn der Schwangerschaft mogliche Ri-
siken — sowohl in Bezug auf fetale Erkran-
kungen, als auch mit Blick auf die Diagno-
severfahren — in den Fokus riicken.

Welche fetalen Eigenschaften
werden bei der PND
untersucht?

Prinataldiagnostische Verfahren konnen
eine Reihe von fetalen Eigenschaften er-
mitteln, von denen vor allem chromo-
somale Abweichungen, monogenetisch
vererbte Krankheiten und korperliche
Fehlbildungen medizinisch relevant sind.
Auch monogenetisch bedingte Erkran-
kungen wie zystische Fibrose kénnen bei
entsprechender Indikation anhand von
vorgeburtlichen genetischen Analysen di-
agnostiziert werden. Vergleichsweise hau-
fig auftretende Abweichungen bei der An-
zahl oder der Struktur der Chromosomen
stellen autosomale Trisomien dar, die mit
hoherem Alter der Mutter haufiger auf-
treten. Bei einer Trisomie liegt ein Chro-
mosom nicht zweifach - wie bei den meis-
ten Menschen-, sondern dreifach vor, was
pathologische Folgen hat. Neben der hdu-
figsten autosomalen Trisomie 21, kom-
men vereinzelt Trisomien der Chromo-
somen 13 und 18 vor. Kinder mit einer
Trisomie 21, 18 und 13 weisen sehr un-
terschiedliche Grade von Behinderung
aus. Bei den zwei letztgenannten Triso-
mieformen versterben viele Feten noch
im Mutterleib und lebendgeborene Kin-
der mit diesen Syndromen mehrheitlich
nach wenigen Tagen oder Monaten. Dem-
gegeniiber gehen zahlenmiflige Abwei-
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chungen bei den Geschlechtschromoso-
men mit nur geringen Einschrankungen
einher. Menschen mit geschlechtschro-
mosomal bedingten Syndromen haben
weitgehend normale Lebenserwartungen
und sind haufig klinisch unauffillig.

Neben genetischen Besonderheiten ldsst
sich mittels PND, vor allem durch Ultra-
schall, eine Reihe von Abweichungen des
Fetus erkennen, etwa Fehlbildungen im
Bereich der Organe, des zentralen Ner-
vensystems oder des Skelettaufbaus. Die
héufigsten Fehlbildungen betreffen das
Herz-Kreislauf-System und das Neural-
rohr. Je nach Auspragung sind diese Fehl-
bildungen teilweise oder sogar komplett
zu therapieren.

Warum nutzen
schwangere Frauen PND?

Fir Deutschland zeigen Befragungen
von (schwangeren) Frauen und Arztin-
nen und Arzten, dass die meisten Schwan-
geren pranataldiagnostische Angebo-
te nutzen, die weit iiber die drei in den
Mutterschaftsrichtlinien vorgesehenen

Ultraschalluntersuchungen hinausgehen
(Abb.). Daftir sind sie auch bereit, Zuzah-
lungen zu leisten. Zugleich haben Schwan-
gere zu groflen Teilen kein genaues Ver-
stindnis von Prdnataldiagnostik und
nehmen diese als Standardoption in der
Schwangerschaftsbetreuung wahr. Hau-
tig hoffen sie, dass ihnen prénataldiag-
nostische Verfahren die Gesundheit des
werdenden Kindes bestitigen. Gleichzei-
tig weckt die Pranataldiagnostik bei einer
Mehrheit der Frauen die Angst vor einem
behinderten Kind erst. Ein Fiinftel der
schwangeren Frauen scheint eine stabil
positive Sicht auf Menschen mit Behinde-
rungen zu haben und kann sich auch ein
Leben mit einem behinderten Kind gut
vorstellen. Die grofie Mehrheit verkniipft
mit der Moglichkeit, ein behindertes Kind
zu bekommen, in erster Linie Angste um
die eigene zeitliche und finanzielle Auto-
nomie und um die Partnerschaft.

In ihren Entscheidungen zu Prianataldiag-
nostik stiitzen sich schwangere Frauen
vor allem auf die Informationen ihrer be-
handelnden Arztin oder ihres Arztes. Fiir
diese stellt sich folglich die Aufgabe, Pa-
tientinnen mit geringem Vorwissen im

Rahmen ihrer haftungsrechtlichen Hand-
lungszwiange tiber Prinataldiagnostik auf-
zukldren und nichtdirektiv zu beraten. Die
medizinischen Fachgesellschaften positio-
nieren sich sehr unterschiedlich zur Nut-
zung von Prinataldiagnostik im Allgemei-
nen und von NIPT im Speziellen. Wéhrend
etwa die Gesellschaft fiir Humangenetik
fordert, NIPT nicht nur sogenannten Risi-
koschwangeren, sondern allen Schwange-
ren im Rahmen der GKV anzubieten, se-
hen andere Fachgesellschaften Gefahren
fiir den Umgang mit Schwangerschaft so-
wie fiir die gesellschaftliche Haltung ge-
geniiber Menschen mit Behinderung.

Welche Wege des Umgangs
gibt es bei einer fetalen
Auffalligkeit?

Wird im Rahmen der PND eine fetale
Auffilligkeit entdeckt, gibt es in einigen
Fallen die Méglichkeit der medikamen-
tosen oder teils sogar chirurgischen The-
rapie noch wihrend der Schwangerschatft.
In vielen Féllen kann die diagnostizierte
Abweichung des Fetus jedoch nicht ku-
rativ therapiert werden. In diesen Fillen

Pranataldiagnostische Untersuchungen im Schwangerschaftsverlauf
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eroffnet das vorgeburtliche Wissen die
Moéglichkeit, sich auf die zu erwartenden
Besonderheiten des Kindes einzustellen
(sowohl psychisch als auch hinsichtlich
der Planung von Geburt und nachgeburt-
licher Therapie).

Bei schweren Fehlbildungen besteht zu-
dem die Moglichkeit des Schwanger-
schaftsabbruchs, fiir den eine medizi-
nische Indikation notig ist. Eine solche
Indikation ist dann gegeben, wenn ein
Arzt oder eine Arztin bestitigt, dass der
Schwangerschaftsabbruch die einzige
Moglichkeit darstellt, um eine Gefihr-
dung der korperlichen oder seelischen
Gesundheit der Schwangeren abzuwen-
den. In diesem Fall ist ein Abbruch bis
zum Einsetzen der Geburt rechtlich
moglich. Insgesamt findet nur ein klei-
ner Teil der Schwangerschaftsabbriiche
in Deutschland (im Jahr 2017 ca. 3.900
oder 3,9 % aller Abbriiche) nach einer me-
dizinischen Indikation statt. Die meis-
ten Schwangerschaftsabbriiche werden
im Rahmen der sogenannten Fristenlo-
sung, d.h. nach Beratung und innerhalb
der ersten drei Schwangerschaftsmona-
te durchgefiihrt. In den letzten Jahren
ist in Deutschland der Anteil der medi-
zinisch induzierten Schwangerschafts-
abbriiche an allen Schwangerschaftsab-
briichen annidhernd konstant geblieben.
Allerdings hat der Anteil der Spatabbri-
che - also der Schwangerschaftsabbriiche
nach der 23. Schwangerschaftswoche, ab
der die extrauterine Lebensfahigkeit des
Kindes wahrscheinlich wird - seit 2010
deutlich zugenommen. Dies gilt auch fiir
die hdufig mit einem Spétabbruch einher-
gehenden Fetozide (Totungen des Fetus
im Mutterleib).

Die Abbruchraten nach PND hédngen
vom jeweiligen Befund ab; fiir die Triso-
mien 21, 13 und 18 liegen sie erhebungs-
tibergreifend bei deutlich tiber 85 %.
Aufgrund des europaweit im Mittel ho-
heren miitterlichen Alters hat die rela-
tive Anzahl von Schwangerschaften mit
einem Fetus mit Trisomie 21 zugenom-
men, gleichzeitig wird ein zunehmender

Anteil dieser Schwangerschaften abge-
brochen. Selbst fiir chromosomale An-
omalien wie Fehlverteilungen der Ge-
schlechtschromosomen, die zu einem
Grofiteil klinisch unauffillig bleiben, lie-
gen die Abbruchquoten bei tiber 40 %.
Diese Zahlen offenbaren zum einen eine
hohe Bereitschaft, prinatale Diagnostik
zum Ausschluss chromosomaler Aberra-
tionen zu nutzen, und zum anderen eine
hohe Bereitschaft, betroffene Schwanger-
schaften abzubrechen.

Wie positionieren sich
europaische Nachbarlander
zu Pranataldiagnostik?

Ein Blick auf das europdische Ausland
zeigt, dass die medizinische Schwange-
renbegleitung, Angebot und Nutzung ver-
schiedener prinataldiagnostischer Ver-
fahren sowie die gesetzlichen Regelungen
zum Schwangerschaftsabbruch sehr un-
terschiedlich ausgestaltet sind. Der Ver-
gleich der vier europdischen Staaten
Vereinigtes Kénigreich, Danemark, Nie-
derlande und Schweiz macht deutlich,
dass die jeweilige Praxis der PND stark
an bestehende Versorgungsstrukturen
und politisch-gesellschaftliche Vorstel-
lungen von Schwangerschaft, Geburt, und
Elternschaft ankniipft.

Zwei sehr gegensitzliche Herangehens-
weisen zeigen dabei Ddnemark und die
Niederlande. In Ddnemark gibt es eine in-
tensiv genutzte, staatlich finanzierte und
gesellschaftlich breit akzeptierte Praxis
der PND, die in einer Erkennung eines
Grofiteils der Feten mit Trisomie 21 und
in einer hohen Rate daran anschlieflen-
der Schwangerschaftsabbriiche resultiert.
Die Niederlande weisen europaweit eine
der niedrigsten Abbruchquoten bei fetalen
Anomalien auf. Diese steht wahrschein-
lich in Zusammenhang mit einer geringen
Medikalisierung der Schwangerschaft, ei-
ner geringen Teilnahmequote an frithen
Screenings auf fetale Anomalien und ei-
ner breiten gesellschaftlichen Debatte zu
Chancen und Grenzen von PND.
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Welche Bedenken und
Kritik gibt es?

Bedenken gegeniiber Pranataldiagnostik
und ihren gesellschaftlichen Folgen wer-
den von verschiedenen Seiten geduflert,
von zivilgesellschaftlichen Organisatio-
nen, kirchlichen Vereinen, Abgeordne-
ten verschiedener Fraktionen sowie Wis-
senschaftlerinnen und Wissenschaftlern
unterschiedlicher Disziplinen. Viele der
Bedenken richten sich an die Verkniip-
fung von PND mit Abbriichen von ei-
gentlich erwiinschten Schwangerschaf-
ten bei fetalen Auffélligkeiten. An dieser
Verkniipfung setzt auch eine der zentra-
len ethischen Fragen an, die in diesem
Kontext diskutiert wird: Stellt es eine Dis-
kriminierung dar, wenn eine Schwanger-
schaft mit einem Fetus mit Behinderung
anders als bei einem ohne Behinderung
auch bei fortgeschrittener Schwanger-
schaft abgebrochen werden kann? Falls
ja, handelt es sich »lediglich« um eine
Diskriminierung des Fetus mit Behin-
derung oder auch um eine der bereits ge-
borenen Menschen mit der gleichen Be-
hinderung? Inwiefern verandert sich der
gesellschaftliche Blick auf Menschen mit
(angeborener) Behinderung durch selek-
tive Schwangerschaftsabbriiche?

Weitere Bedenken kniipfen an die Veran-
derung der Eltern-Kind-Bindung durch
die vorgeburtliche Testung an und fith-
ren etwa zu folgenden Fragen: Verdndert
Prianataldiagnostik die Wahrnehmung
von Schwangerschaft und Elternschaft?
Binden sich Schwangere nur unter Vorbe-
halt an ihr werdendes Kind, wenn dessen
Gesundheit noch nicht prénataldiagnos-
tisch »bestétigt« ist? Was bedeuten die im
Verlauf der Schwangerschaft immer frii-
her stattfindenden Testangebote fiir das
individuelle Einlassen auf einen Prozess
der Bindung und fiir die Annahme des
werdenden Kindes?

Neben den psychischen Prozessen der
vorgeburtlichen Bindung stehen fiir ei-
nige Autoren Fragen nach dem verfiigba-
ren genetischen Wissen und seinen mog-
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lichen Folgen im Zentrum; nicht zuletzt
mit Blick darauf, dass genetische Informa-
tionen (anders als andere Gesundheitsda-
ten) tiber den Lebensverlauf stabil bleiben
und somit lebenslange Aussagekraft ha-
ben kénnen: Welche Herausforderungen
bergen genetische Informationen fiir wer-
dende Eltern, das zukiinftige Kind und
behandelnde Arzte und Arztinnen? Wie
viele und welche genetischen Informatio-
nen iiber ihr werdendes Kind sollen wer-
dende Eltern erhalten diirfen? Wie soll
mit Befunden umgegangen werden, de-
ren klinische Bedeutung unklar ist? Wie
kann eine fundierte Beratung angesichts
der Moglichkeiten immer umfassende-
rer genetischer Analysen bei gleichzei-
tig begrenzten personellen Ressourcen in
der Humangenetik gewdhrleistet werden?

Ein weiteres, sehr grundlegendes Di-
lemma beriihrt den derzeitigen rechtli-
chen Rahmen spdter Schwangerschafts-
abbriiche. Derzeit existiert ein gewisses
Paradoxon im Umgang mit extrauterin
lebensfihigen Feten: Wihrend extrem
frithgeborene Kinder mit allen Mitteln
der Intensivmedizin am Leben erhalten
werden, konnen extrauterin lebensfi-
hige Feten rechtlich gesehen bei medi-
zinischer Indikation bis zum Einsetzen
der Geburtswehen durch Fetozid geto-
tet werden. In vielen europédischen Lén-
dern ist ein Fetozid, also die intrauteri-
ne Totung eines werdenden Kindes, mit
Ausnahme von letalen Fehlbildungen auf
die Schwangerschaftswochen vor Eintritt
der extrauterinen Lebensfahigkeit (um
die 24. Schwangerschaftswoche) begrenzt.

Wohin koénnte
die Entwicklung gehen?

Mit Blick auf die zukiinftige Rolle von
Prinataldiagnostik in der medizinischen
Schwangerenbegleitung zeigen sich pri-
mar in drei Handlungsfeldern Moglich-
keiten und Bedarfe der Steuerung. Diese
liegen in den Bereichen Forschung, Da-
tenerfassung, Dialog, Beratung, Teilha-
be sowie Regulierung.

Umfangreichere Forschung und Daten-
erfassung konnten dazu beitragen, mehr
Licht in die »Blackbox« PND zu brin-
gen und verschiedene, bislang nicht aus-
reichend thematisierte Sachverhalte zu
kldren. Dazu zdhlen erstens eine bessere
Erfassung des Status quo der Beratung,
Informationsvermittlung und Unterstiit-
zung bei Schwangerschaftskonflikten so-
wie eine Evaluation der gesellschaftlichen
Wirkungen des Gendiagnostikgesetzes
und der Anderungen im Schwanger-
schaftskonfliktgesetz. Zweitens wéren
verldssliche Zahlen vonnéten, welche feta-
len Abweichungen wie hiaufig zu Schwan-
gerschaftsabbriichen fithren. Drittens er-
scheint ein unabhingiger Vergleich der
in Deutschland verfiigbaren nichtinvasi-
ven Testverfahren sinnvoll, um im Sinne
des Verbraucherschutzes die jeweilig ge-
nutzten Algorithmen, die Detektions- und
Testausfallraten sowie die Datenschutz-
praxis zu dokumentieren.

Eine Starkung von Dialog, Beratung und
Teilhabe betrifft zunichst die Férderung
des Aufbaus regionaler Kontaktdaten-
banken und interprofessioneller Koope-
rationsnetzwerke zwischen Arzten und
Arztinnen, Humangenetikerinnen und
Humangenetikern, psychosozialen Be-
ratungsstellung und Selbsthilfegrup-
pen. Zudem sind sowohl fiir medizini-
sche Fachkrifte als auch fir werdende
Eltern bestehende Informations- und Be-
ratungsangebote weiter zu férdern und
auszubauen. Die Hauptbelastungen von
Familien mit Kindern mit Behinderun-
gen bzw. chronischen Krankheiten re-
sultieren nicht primér aus der Pflege und
Betreuung ihrer betroffen Kinder. Viel-
mehr stellen die Schwierigkeiten, Infor-
mationen und Beratung zu bestehenden
Angeboten und Unterstiitzungsmoglich-
keiten zu erhalten, ebenso eine Hiirde
dar, wie die Vielfalt der zustdndigen An-
sprechpartner. Deshalb erscheint es ge-
boten, — analog zu anderen européischen
Landern - etwa durch eine Zentralisie-
rung der Leistungen fiir Menschen mit
Behinderungen die Zugangsschwellen
zu staatlichen Hilfen abzubauen und un-

biirokratische Unterstiitzungsangebo-
te auszubauen.

Schlief3lich erscheint es — parallel zum Me-
thodenbewertungsverfahren zu nichtinva-
siven Préanataltests des G-BA - wiinschens-
wert, einen breiten gesellschaftlichen
Austausch zu den Chancen und Grenzen
von Pranataldiagnostik, von genetischem
Wissen und zum vorgeburtlichen Umgang
mit Behinderung zu initiieren, zu denen
Vertreterinnen und Vertreter zentraler ge-
sellschaftlicher Akteure ebenso eingela-
den werden wie die breite Offentlichkeit.

Mit Blick auf die Regulierung zeigt sich,
dass die Rolle von PND in der medizini-
schen Schwangerenvorsorge in Deutsch-
land weniger einer einheitlichen Linie
folgt, sondern sich aus vielen Einzelent-
scheidungen zusammensetzt, deren Zu-
sammenwirken bislang wenig untersucht
ist. Eine wesentliche Frage ist dabei, ob
Deutschland - wie von zahlreichen zivil-
gesellschaftlichen und kirchlichen Orga-
nisationen gefordert - eine weitere Ausdeh-
nung von PND verhindern und den Zu-
gang zur PND beschrianken méchte oder
ob das Ziel in einer verbesserten Erken-
nung von fetalen Fehlbildungen bereits zu
einem moglichst frithen Zeitpunkt in der
Schwangerschaft liegen soll. Beiden Zie-
len liegen divergierende Handlungskon-
zepte zugrunde. Dabei besteht ein eng ge-
steckter Zeitrahmen bis zum Abschluss des
G-BA-Verfahrens im Sommer 2019. Nach
einem moglichen Beschluss des G-BA iiber
die routinemiflige Erstattung der nichtin-
vasiven Pranataltests durch die GKV wird
der Spielraum fiir gesellschaftliche und po-
litische Debatten begrenzt sein.

Der TAB-Arbeitsbericht Nr. 184 »Aktuel-
ler Stand und Entwicklungen der Prinatal-
diagnostik« wurde im September 2018 ab-
geschlossen und wird nach Abnahme durch
den ABFTA verdffentlicht.
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