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Zum Thema

Das medizinische Wissen im Bereich der vorgeburtlichen
Untersuchungen und Therapien wahrend der Schwan-
gerschaft entwickelt sich kontinuierlich weiter.

pro familia als Beratungs- und Kompetenzverband

hat die Entwicklung der Pranataldiagnostik von ihren
Anfangen an begleitet, bewertet und flr das eigene
Dienstleistungsspektrum reflektiert. Diese Aufgabe
gehort auch deswegen zu einer der Kernaufgaben von
pro familia, da der Verband sich dem rechtebasierten
Ansatz verpflichtet hat und damit unter anderem
folgenden Grundrechten: dem Recht auf Information,
dem Recht auf optimale Gesundheitsversorgung und
Gesundheitsschutz, dem Recht auf Teilhabe am wissen-
schaftlichen Fortschritt, dem Recht auf Nichtwissen und
dem Recht, keinem Zwang ausgeliefert zu sein.

Anlass fiir die Veranstaltung eines Expertinnenge-
sprachs zu einem pranataldiagnostischen Thema war
die Entwicklung und Markteinfiihrung eines Testver-
fahrens fur fetale Trisomie 21 aus dem mutterlichen
Blut. Grundsatzlich neu an dieser im Sommer 2012

in Deutschland eingefiihrten molekulargenetischen
Methode ist, dass sie frih in der Schwangerschaft
Ergebnisse mit hoher Aussagekraft bringen kann und
nicht-invasiv —also ohne Fehlgeburtsrisiko — durch-
flhrbar ist.

Das Untersuchungsverfahren wirft grundlegende
ethische Fragen, aber auch Fragen fur die medizini-
sche Versorgung und die Beratung auf und wird in der
Offentlichkeit kontrovers diskutiert.

Um zu der Debatte beizutragen und diese weiter anzu-
regen, hat pro familia Vertreterinnen von medizinischen,
pra- und perinataldiagnostischen Fachgesellschaften,
Professionelle aus dem Beratungsbereich und aus dem
Bereich der Medizinethik zu einem Expertinnengesprach
zusammengeholt.

Folgende Fragen standen dabei im Fokus:

Wie ist der Test in das Spektrum der pranataldiagnosti-
schen Methoden einzuordnen und welche qualitativen
oder quantitativen Auswirkungen wird er auf die
zukiinftige vorgeburtliche Untersuchungspraxis haben?
Kann er moglicherweise invasive Methoden ersetzen?
Wird er zur weiteren Ausweitung der Pranataldiag-
nostik fihren? Wie ist der Test aus ethischer Sicht zu
beurteilen? Wird er gar zur Screeningmethode oder,
negativ gewendet, zum ,Embryonen-Check“? Kdnnen
sich Frauen einem solchen friih und ohne Gefahr fiir das
Kind durchflihrbaren Test liberhaupt noch entziehen?
Welche Konsequenzen hat die Einflihrung des Tests fur
die psychosoziale Beratung?

pro familia hat sich das Ziel gesetzt, Frauen und Paare
auf ihrem Weg zu einer selbstbestimmten Entschei-
dung zu unterstitzen. Wichtig scheint insbesondere
im Zusammenhang mit dem neuen Bluttest, dass
neben dem Recht auf Wissen und der Partizipation am
wissenschaftlichen Fortschritt auch das Recht auf Ent-
scheidungsfreiheit und Nichtwissen gewahrt bleibt.

Die aktive multiprofessionelle fachliche Debatte dient
dazu, die Positionierung von pro familia kontinuierlich
zu reflektieren und Beratung und Wissensvermittiung
den neuesten Erkenntnissen anzupassen. Hohe Bedeu-
tung haben der interdisziplindre Erfahrungsaustausch
und die Uberpriifung der eigenen Dienstleistungen,
Versorgungsstrukturen und Kooperations- bzw. Ver-
netzungsmoglichkeiten. Inzwischen ist der Bluttest

von einem Modellprojekt in ein bundesweites Angebot
Ubergegangen, das in ca. 200 qualifizierten pranatal-
diagnostischen Praxen und Kliniken angeboten wird. Die
Untersuchung bedeutet fiir Frauen und Paare eine nicht
unerhebliche finanzielle Belastung und wird medizinisch
und gesellschaftlich kontrovers beurteilt. Dies macht die
Bedeutung zuverlassiger Anlaufstellen fiir fachgerechte
medizinische und psychosoziale Beratung flir Rat-
suchende besonders wichtig.

Ines Thonke
Medizin pro familia Bundesverband



Resumee

Der neue Bluttest auf Trisomie 21 erweitert das Spek-
trum der pranataldiagnostischen Methoden wird aber
nach dem aktuellen Stand der medizinischen Technik zu
urteilen den Ablauf der pranataldiagnostischen Unter-
suchung voraussichtlich nicht entscheidend verandern.
Wichtig und innovativ wird der Test vor allem dadurch,
dass er friih anwendbar und nicht-invasiv ist.

Der neue Bluttest weist Chancen und Potenziale auf,
allerdings werden seine Grenzen moglicherweise nicht
hinreichend wahrgenommen. Die Information zum
Bluttest sollte in eine umfassende Beratung zu weiteren
pranataldiagnostischen MaRnahmen eingebunden sein.
Die wissenschaftliche Begleitung und Validierung der
EinfUhrung des Tests wurde empfohlen.

Das Recht auf informationelle Selbstbestimmung
umfasst das Recht auf Wissen und Nicht-Wissen. Daraus
folgt, dass Frauen ein Recht auf fachgerechte Infor-
mation und Beratung und modernste medizinische
Untersuchungstechnik haben, dass sie diese aber auch
ablehnen konnen. Ein essenzielles Ziel von Beratung
besteht in der Unterstiitzung einer selbstbestimm-

ten Entscheidung flir oder gegen eine medizinische
Intervention. Dies ist auch ein zentrales Element der
Beratungshaltung von pro familia.

Der neue Bluttest hat keine unmittelbaren Auswirkun-
gen auf die von pro familia angebotene psychosoziale
Beratung bei Frauen vor, wahrend oder nach Pra-
nataldiagnostik. Deutlich wird jedoch, dass fachliche
und beraterische Kompetenz auf dem Gebiet der
Pranataldiagnostik hochste Anforderungen an die
Professionalitat der Beraterlnnen stellen. Gefordert
werden medizinische, gesundheitspolitische, gesell-
schaftliche und ethische Kenntnisse.

Die gesellschaftliche Dimension der pranatalen Diag-
nostik ist von groRer Bedeutung. Dies wird durch die
Weiterentwicklung der DNA-Sequenzierungsmethoden
und aktuell am Beispiel des mutterlichen Bluttests
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besonders deutlich. Gesellschaftlich relevante Aspekte
sind insbesondere die Forderung von Inklusion, die
gesellschaftliche Wertedebatte und der Umgang

mit Eigenverantwortung und Schuld im Kontext
Schwangerschaft und Behinderung. Diskriminierung
entgegenzuwirken, ist Aufgabe der Gesellschaft und
darf nicht auf die einzelne Frau Ubertragen werden.

Die Expertinnenrunde forderte abschlieend dazu auf,
die gesellschaftliche Debatte, zu der auch dieser Fachtag
beigetragen hat, weiter anzuregen, um in diesem so
wichtigen Feld eine Handlungsbasis zu erreichen.

Ines Thonke

Medizin pro familia Bundesverband



Bluttest auf Trisomien —
Aspekte aus der pranatalmedizinischen Sicht

Michael Entezami

Es gibt in Deutschland seit den 1970er Jahren eine
LAltersindikation” fur die Inanspruchnahme der invasi-
ven Pranataldiagnostik. Das heif3t, ein Frauenarzt muss
allen Frauen, die am voraussichtlichen Entbindungster-
min (VET) 35 Jahre und dlter sind, folgende diagnostische
Tests anbieten: die Amniozentese (Fruchtwasserunter-
suchung), die Chorionbiopsie (Plazentauntersuchung)
oder die Fetalblutanalyse (Nabelschnurblut). 1970,

als diese , Altersindikation” aufgrund des statistisch
hoheren Risikos eingefiihrt wurde, waren 5 Prozent der
Schwangeren 35 Jahre und alter. Durch diese MaRnahme
wurden 30 Prozent der Feten mit Trisomie 21 erfasst.
Damals stand offensichtlich — anders als heute — auRer
Diskussion, dass das Ziel dieser Tests war, Chromoso-
menanomalien zu erfassen, um der Schwangeren einen
Abbruch zu ermdglichen.

Heute sind 20 Prozent der Schwangeren 35 Jahre und
alter bei der Geburt. Es macht keinen Sinn, jede flinfte
Schwangere invasiven Tests zu unterziehen. Seit tber
20 Jahren wurden weitere nicht-invasive Tests entwi-
ckelt, wie sonografische Hinweiszeichen (white spot
etc.), niedriges AFP, Tripletest, das Nackenddem, was
dann zum Ersttrimesterscreening entwickelt wurde,
und, als sicherlich effektivste statistische Methode: das
integrierte Screening, also die Kombination mehrerer
Tests. Damit ergibt sich folgendes Dilemma: Eine sichere
Diagnose ist nur moglich, wenn man das Eingriffsrisiko
in Kauf nimmt, denn statistische Parameter mit unsiche-
rer Aussage stehen sicheren diagnostischen Tests mit
einem Risiko flir die Schwangerschaft gegentiber.

2010 gab es 677.947 Geburten. Es wurden 52.690 Amnio-
zentesen und 9.378 Chorionbiopsien bei gesetzlich
versicherten Schwangeren (die Eingriffe bei Privat-
patientinnen kommen noch dazu) durchgefiihrt — das
heilt jede zehnte Schwangere bekommt in Deutsch-
land eine invasive Diagnostik. Wir hatten auerdem im
Jahr 2010 107.330 Schwangerschaftsabbriiche nach der
Beratungsregel, 3.077 medizinisch begriindete

(jede 200. Schwangerschaft), davon die Uberwie-
gende Mehrheit, namlich 2.579 Schwangere, nach
der14. Schwangerschaftswoche. Die Zahlen, die uns
als Geburtsmediziner eigentlich interessieren, sind
aber die 3.641 Falle von perinataler Mortalitat (5 von
1000 oder eines von 200), davon 1175 Todesfalle in der
ersten Lebenswoche und 2466 Totgeburten mit einem
Geburtsgewicht uber 500 Gramm. Zum Vergleich:

Die Zahl der perinatalen Mortalitat ist genauso hoch
wie die Zahl der Verkehrstoten in Deutschland.

Zwischen 2000 und 2010 ging die Anzahl der Amnio-
zentesen und Chorionbiopsien in unserem Zentrum

flr Pranataldiagnostik um circa 70 Prozent zurtick.
Dieser Ruckgang begriindet sich primar im Angebot des
Ersttrimesterscreenings, das eine sehr hohe Aussage-
kraft hat, wenn es kompetent durchgefiihrt wird. Eine
internationale Studie ergab, dass der Bluttest, wenn er
der invasiven Diagnostik vorgeschaltet wird, die Rate
der invasiven Eingriffe um 98 Prozent reduzieren konnte
(Rossa et al. 20m).

Zudem werden die Grenzen des Bluttest haufig zu
wenig beachtet. Es lassen sich nur Trisomie 21 und
ab11.2.2013 Trisomie 13 und 18 erkennen. Bei fetalen
Fehlbildungen ist der Test nicht ausreichend wegen der
Maoglichkeit struktureller Storungen, die mit dem Blut-
test nicht erfasst werden. Man muss auch bedenken,
dass mit dem Bluttest die DNA aus Zellen plazentaren
Ursprungs untersucht wird. Dabei lduft man ahnlich wie
bei der Chorionzottenbiopsie Gefahr, dass wir Mosaike
haben mit pathologischem Plazentabefund und gesun-
dem Feten. Wenn sich nach einer Plazentauntersuchung
ein pathologischer Befund ergibt, der Fetus aber normal
aussieht, wird auch heute nachpunktiert oder zumin-
dest eine Amniozentese angeboten. Mit Ergebnissen aus
dem Bluttest misste ahnlich verfahren werden.



Eine Schatzung der Ausgangslage kann die Dimensio-
nen, Uber die wir reden, fassbar machen. In Deutschland
gibt es pro Jahr etwa 130.000 Schwangere, die 35 Jahre
und alter sind. Ungefahr 70.000 invasive Eingriffe
werden vorgenommen. Die Abortrate durch die Ein-
griffe ist umstritten, liegt aber wohl zwischen 0,2 und

1 Prozent (zwischen 140 und 700 Aborten) im Jahr. Die
Spontanabortrate bis zur 12. Woche liegt bei 15 Prozent,
das sind 110.000 Aborte. Nach der 12. bis 14. Schwanger-
schaftswoche gibt es, wenn das Ersttrimesterscreening
ohne Befund war, noch immer ca. 7.000 Aborte jahrlich.
Diese Vergleichszahlen missen bedacht werden, wenn
man das Eingriffsrisiko realistisch beurteilen will. Die
Rate der jahrlichen Schwangerschaften mit Trisomie

21 liegt bei ungefahr1.300. Die Zahl der Abbriiche, die
wegen der Diagnose einer Trisomie 21 vorgenommen
werden, kann vorsichtig auf ca. 600 geschatzt werden
—genaue Zahlen gibt es hier aufgrund des Datenschut-
zes nicht. Nach einer Studie, die 2011 mit 14.000 Frauen
durchgeflihrt wurde, war der Anteil der Aborte bei
Frauen, bei denen eine Chorionbiopsie vorgenommen
wurde, nicht hoher als in der Vergleichsgruppe, die
dieselben statistischen Risiken aufwies (Akolekar et al
2011). Die Verwendung extrem diinner Amniozentese-
nadeln scheint die eingriffsbedingten Risiken stark zu
reduzieren — dies wurde vorsichtig aus Erfahrungen mit
600 Fallen geschlossen (Tchirikov et al. 2011).

Jenseits aller statistischen Wahrscheinlichkeiten bleibt
das Faktum bestehen, dass Schwangere groRe Angste
vor invasiver Diagnostik haben.

AbschlieBend mochte ich drei konkrete Falle kurz
charakterisieren, um Effektivitat und Grenzen des
Bluttests exemplarisch zu beleuchten. Bei einem

Fetus wurde eine Nackentransparenz von 6 Millimeter
gemessen. Der Bluttest ergab eine Trisomie 21. Es folgt
ein weiterer Test, zum Beispiel eine Chorionbiopsie, um
das Ergebnis zu bestatigen. Wenn der Bluttest ohne
Befund ist, missen andere Griinde fur die Auffalligkeit
ausgeschlossen werden, so dass ebenfalls ein invasi-
ver Test notig ist. In diesem Fall ist der Bluttest also

ein unnétiger Kostenaufwand und Zeitverlust fir die
Schwangere. Bei einer anderen Schwangeren wurden in
der 22.Schwangerschaftswoche diskrete Hinweiszeichen
auf Chromosomenanomalien festgestellt (wie zum
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Beispiel ein hypoplastisches Nasenbein, Arteria lusoria
etc.). Wenn der Bluttest positiv ist, sollte der Befund
durch eine Amniozentese bestatigt werden. Ist er ohne
Befund, so stellt sich noch immer die Frage, ob eine
Amniozentese zum Ausschluss struktureller Stérungen
vorgenommen werden sollte. Eine sichere Aussage, dass
das Kind keine Chromosomenanomalie hat, liefert der
Bluttest nicht. In einem dritten Beispiel ist der Fetus

im Ersttrimesterscreening sonografisch unauffallig,

die Serumbiochemie allerdings grenzwertig. Wenn das
Sicherheitsbedurfnis der Schwangeren sehr hoch ist,

sie aber Angst vor invasiver Diagnostik hat, so kann der
Arzt/die Arztin einen Bluttest vorschlagen und dann

in der 22. Schwangerschaftswoche eine umfassende
Sonografie vornehmen. Nur in diesem dritten Fall ist der
Bluttest eine hilfreiche Malknahme.

In der aktuellen Diskussion tber den neuen Bluttest wird
vor allem die Beflirchtung geauRert, dass es zu einem
,Dammbruch” kommen konnte, wodurch eine Selek-
tion behinderter Kinder moglich wiirde. Kritiker sehen
darin eine Diskriminierung von Behinderten. Nach Rolf
Hochhuth stehen individuelle Selbstbestimmung versus
obrigkeitsstaatliche Anordnung (Hochhuth 1988). Viele
Ethiker pladieren heute dafur, statt der Religion den
Humanismus zur Leitkultur zu nehmen, denn ,gegen die
Erhebung der Religion als [...] zentralem Prinzip der Leit-
kultur [..] sprechen erstens die ambivalente Deutbarkeit
von Glaubensgeboten in Richtung Intoleranz, zweitens
die mangelnde Begriindbarkeit zentraler Annahmen der
Religion und drittens das Bestehen eines multireligiosen
Gemeinwesens ohne allgemeine Akzeptanz fur spezifi-
sche Glaubensgebote.” (Pfahl-Traughber 2011)

Aus medizinisch-arztlicher Sicht ist zunachst auf die
Aufklarungspflicht des Arztes/der Arztin zu verweisen.
Wenn eine medizinisch-soziale Indikation vorliegt,
haben Schwangere ein Recht auf einen Schwanger-
schaftsabbruch. Hier besteht fuir den Arzt/die Arztin
nicht zuletzt ein Haftungsrisiko (,wrongful life”).
Problematisch ist aus dieser Sicht auch, dass die in
Deutschland geltenden Mutterschaftsrichtlinien nicht
dem aktuellen medizinischen Standard entsprechen und
weder die Feindiagnostik in der 22. Schwangerschafts-
woche durch Spezialisten (DEGUM-II-Screening) noch
die Durchflihrung des Ersttrimesterscreenings durch
hochqualifizierte Zentren in den Mutterschaftsrichtli-
nien Uberhaupt Erwahnung finden, obwohl sie sich in
den letzten 15 bis 20 Jahren als medizinische Moglichkeit
etabliert haben und in mehreren europaischen Nach-
barlandern (zum Beispiel Frankreich, England, Holland,
Danemark) ein Routineangebot sind. -
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AbschlieBend stellt sich aus meiner personlichen

Sicht auch die ethische Frage, ob eine offenere Diskus-
sion hilfreich sein konnte, die der gesellschaftlichen
Perspektive (Einstellung der Schwangeren) und den
haftungsrechtlichen Aspekten, mit denen der Frau-
enarzt/die Frauenarztin konfrontiert ist (,wrongful
life“), Rechnung tragt. Der in der 6ffentlich-politischen
Diskussion postulierte Paradigmenwechsel in Hinsicht
auf den gesellschaftlichen Umgang mit Trisomie 21 von
Leiner schweren Krankheit mit schwerer geistiger Behin-
derung, die es nach Méoglichkeit zu verhindern gilt” zu
einem , Zustand des ,Andersseins’, des ,Besondersseins’,
der von der Schwangeren und der Gesellschaft unein-
geschrankt akzeptiert und inkludiert werden muss” ist
nach meiner Einschatzung bedingt realistisch und nicht
in der Mitte der Gesellschaft angekommen. Ein Vor-
bild im Umgang mit dieser Frage ist meines Erachtens
nach Danemark, das den Weg geht, Schwangeren eine
informierte persénliche Entscheidung zu ermoglichen,
ohne die Unterstiitzung und Inklusion von Behinderten
in Frage zu stellen.

Meiner Ansicht nach sollte das Ersttrimesterscreening
ein Standardangebot sein. Dieses Screening bietet eine
frihe Fehlbildungsdiagnostik, eine Risikoabschatzung
flr plazentabedingte Spatkomplikationen und Chro-
mosomenanomalien. Auferdem konnen Frauen, wenn
sie dies wiinschen, einen Bluttest auf freie fetale DNA
zur Erkennung der haufigsten Chromosomenanoma-
lien (Trisomie 18, 13 und 21) vornehmen lassen, der nur
bei einigen wenigen Indikationen sinnvoll ist. Bislang
werden die Grenzen des Tests allerdings meiner Ansicht
nach nicht hinreichend wahrgenommen. |
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Sonografische Ersttrimesteruntersuchung
und Risikoevaluation

Ulrich Gembruch

Wahrend friher allen Schwangeren tber einer bestimm-
ten Altersgrenze (35 Jahre) eine invasive Untersuchung
empfohlen wurde, beurteilen wir heute die Notwendig-
keit einer invasiven Untersuchung mithilfe einer Reihe
weiterer Risikoindikatoren, die uns vor allem dank der
nicht-invasiven Ultraschallmalinahmen zur Verfligung
stehen. Weil die Zahl der Schwangeren jenseits der

35 heute fast ein Viertel aller Schwangeren betragt, ist
dies besonders wichtig.

Die Amniozentese ist ein unkomplizierter Eingriff, der
ohne Lokalanasthesie mit dinnen Nadeln durchgefiihrt
wird. Aufgrund des Fehlgeburtsrisikos (0,5—1,0 Prozent)
ist die Entscheidung fur oder gegen einen solchen
Eingriff fur die betroffenen Eltern allerdings sehr schwer.
Die Beratung hat die schwierige Aufgabe, den Eltern das
FUr und Wider dieses Eingriffs zu vermitteln.

Friher wurde in der 16./17. Woche der Triple-Test durch-
geflihrt, bei dem die Kombination bestimmter Hormone
gemessen wurde, die in den Plazenten von Kindern mit
Trisomie 21 haufig verandert sind. Dadurch konnte man
bei 5 Prozent falsch-positiven Ergebnissen immerhin

60 Prozent der Feten mit Trisomie 21 finden, bei der
reinen Altersindikation hingegen nur 30 Prozent.

In den 1990er Jahren wurde dann entdeckt, dass eine
auffallende VergroRerung der Nackentransparenz das
Risiko verschiedener Fehlbildungen deutlich erhéht. So
ist die Nackentransparenz zum Beispiel bei Kindern mit
Trisomie 21 verbreitert. Ein grol3er Vorteil ist, dass diese
Messung bereits in der 12./13. Schwangerschaftswoche
vorgenommen werden kann. Basis der Messung ist die
Scheitel-Steif3-Lange des Fetus, die in Relation zur GroRe
der Nackentransparenz gesetzt wird. Letztere ist sehr
klein, sodass sie nur in einer standardisierten Messung
mit guten Ultraschallgeraten zuverlassig erfasst werden

kann. Stellt man die Nackentransparenzmessung als
Risikoindikator neben das Alter der Schwangeren, so ver-
andern sich die Zahlen deutlich: Liegt das Risiko, ein Kind
mit Trisomie 21 zu bekommen, bei einer Frau mit 35Jah-
ren normalerweise bei1zu 230, so kann das Risiko in
einem Fall auf1zu 1.200 sinken bzw. auf 1 zu 12 steigen,
je nach Messdaten der Nackentransparenz. Insgesamt
hat diese Untersuchungsmethode schon jetzt die Zahl
der invasiven Eingriffe betrachtlich reduziert.

Schon in der Frihschwangerschaft weisen Plazenten
von Kindern mit Chromosomenstorungen gewisse
Anomalien auf, die man durch plazentare Marker, zu
nennen sind hier etwa Papp-A- und Beta-hCG-Wert,
nachweisen kann. Diese Werte fihren zusammen mit
der Nackentransparenzmessung und dem Alter zu einer
Entdeckungsrate von Trisomie 21, die aktuell bei 9o Pro-
zent (davon 5 Prozent falsch-positiv) liegt.

AulRerdem wurde festgestellt, dass Kinder mit Trisomie
21in der Frithschwangerschaft tiberdurchschnittlich oft
kein oder ein hypoplastisches Nasenbein haben. Zum
Verhaltnis: bei normal entwickelten Kindern findet sich
dieser Befund in 1,4 Prozent, bei Kindern mit Trisomie
21in 69 Prozent. Das Risiko, dass eine Trisomie 21 vor-
liegt, steigt bei Feten ohne Nasenbein um den Faktor
50 an. Auch dies kann nur mit sehr guten Ultraschallge-
raten und durch spezialisierte Untersucher zuverldssig
erkannt werden. In Deutschland, wo sehr viele Arztinnen
flr die Messung der Nackentransparenz zertifiziert sind,
werden diese zusatzlichen Messungen nur an grofRen,
auf pranatale Ultraschalluntersuchungen spezialisierten
Praxen durchgefihrt.

=)
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Aus der Zusammenschau der unterschiedlichen Risiko-
faktoren wurden neue Rechenmodelle entwickelt, nach
denen dann entschieden wird, ob eine invasive Untersu-
chung empfohlen wird oder nicht (Nicolaides 2005). Hat
eine Schwangere aufgrund ihres Alters, der Biochemie
und der Nackentransparenzmessung ein Risiko von 1 zu
100, so wird eine invasive Diagnostik durchgeftihrt. Liegt
das Risiko im Bereich 1zu 1000 und darliber, so erfolgt
keine weitere MaRnahme. In der Gruppe des mittleren
Risikos, also zwischen 1 zu 100 und 1 zu 1000, werden
zusatzlichen Ultraschall-Marker eingesetzt, die das
Risiko erhohen oder senken. Das Ergebnis ist eine hohe
Entdeckungsrate von 95 bis 97 Prozent mit 5 Prozent
falsch-positiven Ergebnissen.

Neben Trisomie 21 konnen heute bereits in der Frith-
schwangerschaft auch Risiken fur andere Fehlbildungen
und Erkrankungen des Fetus sowie fir Komplikationen
in der Schwangerschaft festgestellt werden, etwa
Praeklampsie, Wachstumsrestriktion, Frithgeburtlichkeit
und Gestationsdiabetes (Nicolaides 2011). Wenn man die
Risiken frihzeitig kennt und zwischen High-Risk- und
Low-Risk-Schwangerschaften unterscheidet, konnen die
Frauen entsprechend ihrer Risiken optimal betreut wer-
den. Die Basis dieses neuen Konzepts ist eine detaillierte
Ultraschalluntersuchung in der 12. Woche.

Im Allgemeinen ermoglicht detaillierte Ultraschalldia-
gnostik bereits mit 12 bis 14 Schwangerschaftswochen
zwischen 50 und 60 Prozent der Kinder mit Anomalien
zu finden. Die Nackentransparenzmessung gibt neben
dem Risiko von Chromosomenaberrationen indirekt
auch Hinweise auf andere Fehlbildungen, beispiels-
weise auf einen Herzfehler. Auch das Abortrisiko ist

bei Kindern mit breiter Nackentransparenz hoher. Man
sollte sich aber klar machen, dass 86 Prozent der Kinder,
die keine chromosomalen Auffalligkeiten haben, aber
eine Nackentransparenz zwischen 3,5 und 4,4 Millimeter
—und héhere Werte sind extrem selten —, vollstandig
gesund sind. Es ist wichtig, diese Zahlen in der Beratung
immer wieder deutlich zu vermitteln, um den Schwan-
geren unnotige Angste zu ersparen.

Eine starkere Nackendicke kann auch auf einen Herz-
fehler hinweisen, allerdings weisen nur 20 Prozent der
Kinder mit relevantem Herzfehler einen verdickten
Nacken im ersten Trimenon auf. Deswegen eignet sich
dieser Wert nicht flr ein Screening bezuglich Herzfeh-
ler. Erst in der Zweittrimesteruntersuchung konnen

40 bis 70 Prozent der Herzfehler festgestellt werden.
Insbesondere die 2 bis 4 pro 1.000 Kinder mit kritischen
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Herzfehlern profitieren von der Pranataldiagnostik, da
sie durch eine Optimierung des Managements nach der
Geburt sowohl haufiger tberleben als auch mit einer
besseren Entwicklungsprognose rechnen konnen.

Seit Kurzem gibt es auch die Moglichkeit eines Prae-
klampsie-Screenings, da Zusammenhangen zwischen
dem Auftreten einer Praeklampsie und der Entwicklung
der Plazenta in der Friihschwangerschaft (sechste bis
achte Woche) erkannt wurden (Nicolaides 2011). Fol-
gende Faktoren flieBen in die Anamnese ein: familidre
Vorbelastung, Alter, Blutdruck, BMI, Doppler der Gebar-
mutterarterie sowie biochemische Untersuchungen. Die
Marker PAPP-A und placental growth factor (PIGF) sind
bei schwerer Praeklampsie deutlich erniedrigt. Die Ent-
deckungsraten flr Praeklampsie liegen bei 88 Prozent
mit 5 Prozent falsch-positiven bzw. bei 95 Prozent mit
10 Prozent falsch-positiven Ergebnissen. Hier ldsst sich
eine hohere falsch-positive Rate durchaus tolerieren,

da es sich nicht um einen invasiven Eingriff handelt, es
aber Therapiemoglichkeiten gibt. Die Gabe von Aspi-

rin (100 Milligramm pro Tag bis zur 34./36. SSW) hat in
Studien eine 40-prozentige Senkung der Praeklampsie-
Rate ergeben.

Welche Rolle kann der Bluttest
auf Trisomie 21 innerhalb des
Ersttrimesterscreenings spielen?

Der Bluttest, bei dem die freie fetale DNA im mUt-
terlichen Blut untersucht wird, kann bislang invasive
Diagnostik nicht ersetzen. Zwar gibt es schon neue
Tests, die neben Trisomie 21 auch Trisomie 13 und

18 erkennen, aber auch damit waren nicht alle Chro-
mosomenaberrationen erfasst. Insbesondere bei im
Ultraschall nachgewiesenen Auffalligkeiten ist gerade
in der Frihschwangerschaft auch mit anderen Chro-
mosomenstorungen zu rechnen. Der Bluttest ist
derzeit ein sequentieller, kein diagnostischer Test. Man
kann ihn beispielsweise bei Frauen, die in die mittlere
Risikogruppe einzuordnen sind, anwenden, entweder
erganzend, um das Risiko weiter einzuordnen, oder
auch als Ersatz fur Methoden, die fur die Frauen schwer
erreichbar sind (weil sie etwa in eine andere Praxis
gehen missten). Allerdings liegt seine Sensitivitat fir
Trisomie mittlerweile Giber 99 Prozent (Hui 2013), und bei
Reduktion der Kosten des Testes ist mit einer breiteren
Anwendung zu rechnen.



In vielen europaischen Landern ist das Ersttrimester-
screening mit Nackentransparenzmessung, Ultraschall
usw. bereits als Standardangebot etabliert, und es ist
nicht anzunehmen, dass der Bluttest diese etablierten
Programme mafgeblich verandern wird. Zumal, abge-
sehen von der Suche nach Chromosomenstorungen, im
ersten Trimenon heute noch sehr viel mehr Untersu-
chungen moglich und auch sinnvoll sind, die ebenfalls
nicht als Standard angeboten werden.

Der Bluttest kann natlrlich zusatzlich zur Ersttrimester-
untersuchung eingesetzt werden. Er kann das Screening
aber aktuell nicht ersetzen, denn alle Studien haben bis-
lang immer ein High-Risk-Kollektiv mit niedrigem Papp-A
beobachtet, wodurch mehr fetale DNS ins mutterliche
Blut Ubergeht. Ob der Test bei Low-Risk-Kollektiven
ebenso gut funktioniert, bleibt abzuwarten, auch wenn
erste Studien hierfiir sprechen (Hui 2013).

Ob der Test eingesetzt wird, hangt naturlich auch von
den Kosten ab und von den Strukturen des jeweiligen
Gesundheitssystems, ob es etwa bereits ein Ersttrimes-
terscreening gibt und welche Qualitat das Screening
aufweist.

Nach meiner Einschatzung sollte der Bluttest inner-

halb des Systems in Deutschland vor allem bei den
Schwangeren zum Einsatz kommen, die im Ersttrimes-
terscreening trotz unauffalliger Ultraschallbefunde in
einen mittleren Risikobereich eingeordnet wurden, um
zu klaren, ob man ihnen zu einer invasiven Diagnostik
raten soll oder nicht. Bei erheblicher Kostenreduktion
wirde der Bluttest aber generell eine detaillierte sono-
grafische Ersttrimesteruntersuchung gut ergénzen. M
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Vortrag 3

Stellungnahme des Berufsverbandes niedergelassener
Pranatalmediziner e.V. (BVNP) zum neuen
nichtinvasiven pranatalen Test zur Bestimmung
von fetaler Trisomie 21 aus mutterlichem Blut (NIPD)

Robin Schwerdtfeger*

Neue molekulargenetische Verfahren sollen im Bereich
der pranatalen Diagnostik die Bestimmung einer Triso-
mie 21 aus mutterlichem Blut erlauben. Die Vorstudien
und die klinische Validierung scheinen abgeschlossen,
denn die Firma Lifecodexx hat fiir Juli 2012 die Ein-
flihrung eines entsprechenden Tests mit dem Namen
PraenaTest® angekiindigt.

Aus diesem Grund sehen wir uns als Berufsverband

der niedergelassenen Pranatalmediziner veranlasst,
zunachst eine Stellungnahme zum generellen Umgang
mit den neuen Testverfahren zur nicht-invasiven prana-
talen Diagnostik (NIPD) abzugeben.

Die Durchflihrung eines Tests zur Erkennung einer
fetalen Trisomie 21 muss im gesamtgesellschaftlichen
Kontext gesehen werden. Umso groRere Bedeutung
kommt der Einbettung dieser Untersuchung in eine
umfassende und tiefgreifende Beratung und Diagnostik
zu. Nur so kann im Sinne eines informed consent die
Freiheit der Schwangeren zu einer individuellen und
eigenstandigen Entscheidung fuir oder gegen eine nicht-
invasive Diagnostik sichergestellt werden.

Eine unreflektierte, flachendeckende
Anwendung dieses Tests ist abzulehnen.

Nur als alternative Diagnostik bei vorliegender Indika-
tion (Risiko flr Trisomie 21) zu einer invasiven Diagnostik
ist die NIPD vertretbar. Wobei die NIPD bisher nicht die
Diagnosesicherheit und den Untersuchungsumfang der
invasiven Diagnoseverfahren erreicht, sondern eher als
fortgeschrittener Screeningtest mit hohem Aussage-
wert angesehen werden muss.

Darum darf dieser Test auch nicht losgelost von den
etablierten Verfahren der pranatalen Diagnostik (PD)
angewandt werden.

Seine Anwendung setzt groRe Erfahrung und Einflihlung
des Untersuchers sowohl in pranataler als auch human-
genetischer Hinsicht voraus.

Seit dem Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes
(GenDG) am 01.02.2010 und korrespondierender Modi-
fikationen im Schwangerschaftskonfliktgesetz (SchKG)
hat sich gezeigt, dass die Betreuung von Schwange-
ren die umfassende Beratung und Moderation der
Schwangerschaft in der Verzahnung pranataler, peri-
und postpartualer Ablaufe erfordert. Diese zum Teil in
komplexe genetische Subspezifitaten hineinreichenden
Beratungs- und Betreuungsleistungen konnen neben
den von der Mutterschaftsvorsorge gem. Mutter-
schaftsrichtlinien geforderten Betreuungsleistungen in
der Routinebetreuung im Regelfall nicht mehr optimal
angeboten werden.

Aus diesen Grunden halten wir folgende
Anforderungen an die Durchfiuihrung der
NIPD fir empfehlenswert:

e Die NIPD sollte in Institutionen angeboten werden,
bei denen eine etablierte Zusammenarbeit zwischen
Pranatalmedizinern, Humangenetikern und ggfs.
weiteren Fachdisziplinen gewahrleistet ist.

e Um dem Anspruch an eine umfassende und vollstan-
dige Diagnostik gerecht zu werden, sollte die NIPD
nur in Zusammenhang mit einer weiterfiihrenden,

“fir den Vorstand der Deutschen Gesellschaft fiir Pranatal- und Geburtsmedizin (BVNP e.V)
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speziellen Ultraschalldiagnostik (DEGUM (Deutsche
Gesellschaft fur Ultraschall in der Medizin) Stufen
[1/111) zur Abklarung von méglichen anderen Risiken
durchgefihrt werden.

e Ein auffalliger Befund der NIPD bedarf der Abklarung
durch ein anerkanntes invasives Verfahren.

e Beim Anwender einer NIPD sollten alle strukturellen
und fachlichen Voraussetzungen gegeben sein, um
das gesamte Spektrum der unter Umstanden notwen-
digen diagnostischen Optionen und Techniken inkl.
invasiver Techniken (Chorionzottenbiopsie, Amniozen-
tese, Nabelschnurpunktion) zeitnah und in méglichst
enger Anbindung an alle beteiligten Fachdisziplinen zu
gewahrleisten.

e Die Voraussetzungen flr eine unproblematische und
zeitnahe Vermittlung zur psychosozialen Beratung vor
und ggfs. nach der Diagnostik sollten vorliegen.

e Vor Angebot und Durchfiihrung einer NIPD muss eine
genetische Beratung nach GenDG erfolgen und doku-
mentiert werden.

e Die rechtlichen Vorgaben zu Aufklarung, Beratung,
Einwilligung und Dokumentation mussen eingehalten
werden.

e Die Ergebnismitteilung muss in einem personlichen
Gesprach zwischen der Patientin (betroffene Per-
son gem. GenDG) und dem veranlassenden Arzt
(verantwortliche Person gem. GenDG) erfolgen und
dokumentiert werden.

e Diese personliche Ergebnismitteilung hat die Benen-
nung und Erdrterung aller zur Verfligung stehenden
Optionen zu umfassen und schlie3t insoweit auch die
Vorgaben nach dem SchKG mit ein.

Die Einflihrung einer neuen diagnostischen Methode
bedarf gerade im Bereich der Pranataldiagnostik einer
engen wissenschaftlichen Begleitung und Validierung.
Deshalb sollte auch der PraenaTest® von Anfang an im
Rahmen wissenschaftlicher Studien sowohl hinsichtlich
seiner medizinischen, als auch hinsichtlich moglicher
gesamtgesellschaftlicher Auswirkungen beobachtet
werden. Angebracht ist in jedem Fall ein behutsamer
und von einem gesunden Mal$ an kritischer Beobach-
tung getragener Umgang mit der NIPD. |
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Vortrag 4

NIPD: Bewertung im Rahmen
des GenDiagnostikGesetzes (GenDG)

Klaus Vetter

Das Diagnostik-Gesetz (GenDG) hatte eine lange Vor-
laufphase: Bereits vor zehn Jahren wurden die ersten
Expertenvorschlage fir ein GenDG gemacht, sie mun-
deten im Herbst 2006 in einem ersten Gesetzesentwurf.
Das Gesetz trat dann am 1. Februar 2010 in den meisten
Teilen in Kraft und am 1. Februar 2012 in Ganze.

Das GenDG zielt darauf ab, das Recht auf informatio-
nelle Selbstbestimmung (Recht auf Wissen und Recht
auf Nichtwissen) zu starken. Nur Betroffene sollen kiinf-
tig daruber bestimmen, was mit ihren Daten passiert.
Aufierdem soll Diskriminierung ausgeschlossen werden.
Gendiagnostische MaBnahmen durfen nur durch qua-
lifizierte Arzte vorgenommen werden (Arztvorbehalt).
Bei nicht einwilligungsfahigen Personen gibt es strenge
Vorschriften. Genetische Reihenuntersuchungen dirfen
nur freiwillig nach Zustimmung vorgenommen werden.

§ 23 des Gendiagnostik-Gesetzes sieht vor, dass am
Robert Koch-Institut (RKI) eine interdisziplindr zusam-
mengesetzte, unabhangige Gendiagnostik-Kommission
eingerichtet wird, die in Bezug auf den allgemein aner-
kannten Stand der Wissenschaft und Technik Richtlinien
erstellt. Diese Kommission hat insgesamt 18 Mitglieder
aus folgenden Bereichen: zehn Sachverstandige aus der
Medizin, drei aus der Biologie, zwei aus Recht und Ethik
sowie drei Vertreterinnen aus Patienten- und Verbrau-
cherorganisationen sowie Behindertenverbanden. Die
Gendiagnostik-Kommission hat elf unterschiedliche
Arbeitsgruppen gebildet, wobei fur unser heutiges
Thema insbesondere folgende Bereiche relevant sind:
AGo1: Qualifikation und Inhalte der genetischen Bera-
tung (§23 (2) Nr. 23, 3), AGo2: Analytische Validierung
(§23 (2) Nr. 4), vorgeburtlichen Risikoabklarung (AGos,
GenDG §23 (2) Nr. 5).

Die genetische Beratung teilt sich in die eigentliche
genetische Beratung und die fachgebundene genetische
Beratung, die von Gynakologinnen (in der Pranataldi-
agnostik und Onkologie), Padiatern, Neurologinnen

und Facharztinnen der Inneren Medizin durchgefiihrt
werden kann.
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Die Gendiagnostik-Kommission hat am 22.1.2010
festgelegt, welche Untersuchungen lGberhaupt gene-
tische Untersuchungen im Sinne des GenDG sind:
,Medizinische Laboratoriumsuntersuchungen sind
dann genetische Analysen im Sinne des GenDG, wenn
diese durch die verantwortliche arztliche Person mit
der expliziten Fragestellung nach bestimmten gene-
tischen Eigenschaften veranlasst werden.” Ob eine
Untersuchung unter das Gendiagnostik-Gesetz fallt,
hangt also von der Intention flr eine Untersuchung ab.
Entscheidend ist nicht die Untersuchungsmethode. Die
verantwortliche arztliche Person bestimmt, woflr eine
Analyse durchgefiihrt wird. Aufgrund dieser Definition
fallen beispielsweise folgende Untersuchungen unter
bzw. nicht unter das GenDG:

e Eine Ultraschalluntersuchung gemafR Mutterschafts-
Richtlinien fallt mangels gezielter Fragestellung nicht
unter das GenDG.

e Eine weiterflihrende Ultraschalluntersuchung gemalf}
Mutterschafts-Richtlinien kann je nach Fragestellung /
Indikation unter das GenDG fallen.

e Eine pranatale Risikoberechnung fiir Aneuploidien
(Ersttrimesterdiagnostik) fallt wegen gezielter Frage-
stellung unter das GenDG.

e Chromosomenanalysen aus Fruchtwasser / Chori-
onzotten / Fetalblut fallen unter das GenDG und
stehen im Zentrum der Uberlegungen zum GenDG.

e Eine Cholesterinbestimmung zur Steuerung einer
Therapie fallt nicht unter das GenDC.

e Eine Cholesterinbestimmung im Rahmen einer famili-
aren Risikoabklarung fallt unter das GenDG.

e Eine Abklarung thrombophiler Risiken mit der Frage
nach einer Heparinbehandlung fallt nicht unter das
GenDG.



Innerhalb der fachgebundenen genetischen Beratung im
Rahmen der vorgeburtlichen Risikoabklarung muss die
ratsuchende Person Uber die Bedeutung von Wahr-
scheinlichkeiten, mit der eine Krankheit auftreten kann,
informiert werden.

§ 23, Abs. 4 des GenDG fordert die Gendiagnostik-Kom-
mission auf, Richtlinien zur Durchflihrung genetischer
Analysen zu entwerfen. Als Richtlinien fir die Quali-
tatssicherung von Analysen zu medizinischen Zwecken
wurden von der Gendiagnostik-Kommission folgende
Punkte festgelegt: Der anerkannte Stand von Wis-
senschaft und Technik flir genetische Analysen muss
gewahrt sein, ein System der internen Qualitatssi-
cherung muss eingefiihrt werden, das Personal muss
entsprechend qualifiziert sein und externe Qualitats-
sicherungsmalnahmen sind anzuwenden. Es ist somit
erforderlich, dass eine Einrichtung, die solche Verfahren
in der genetischen Analytik einsetzen will, zunachst

die Leistungsfahigkeit des Verfahrens ermittelt. Dieser
Vorgang wird als Validierung bezeichnet und dient der
Feststellung der ,Eignung und Zuverlassigkeit der Analy-
semethode” im Sinne von § 23, Abs. 2, Nr. 4, GenDG.

Nach § 23, Abs. 5, des GenDG soll die Gendiagnostik-
Kommission Richtlinien fur die Anforderungen an die
Durchfiihrung der vorgeburtlichen Risikoabklarung
sowie an die insoweit erforderlichen MaSnahmen zur
Qualitatssicherung festlegen. Der Anwendungsbereich
des Absatz 5 wurde von der Gendiagnostik-Kommission
folgendermafen eingegrenzt: ,Bei der vorgeburtlichen
Risikoabklarung mittels nicht-invasiver Methoden wird
aus dem mutterlichen Altersrisiko und zusatzlichen
sonografischen und biochemischen Parametern ein
individuelles schwangerschaftsspezifisches Risiko fir
das Vorliegen insbesondere numerischer Chromoso-
menstorungen (Trisomie 21,18 und 13, Monosomie X /
Turner Syndrom) des oder der Féten berechnet. Dies
wird in natlrlichen Haufigkeiten angegeben, das heil3t
auf Basis des Testergebnisses ist eine von x getesteten
Schwangeren tatsachlich betroffen. Im Gegensatz dazu
erfolgt durch diagnostische vorgeburtliche genetische
Untersuchungen zum Beispiel mittels Karyotypisie-
rung ein definitiver Ausschluss einer numerischen oder
strukturellen Chromosomenstorung. Diese diagnosti-
schen genetischen Untersuchungen setzen in der Regel
einen invasiven Eingriff voraus (Chorionzottenbiopsie,
Fruchtwasserentnahme, Nabelschnurpunktion), der mit
einem Abortrisiko von etwa 1 Prozent assoziiert wird.
Auf der Basis neuer wissenschaftlicher Erkenntnisse und
sensitiver Messmethoden werden genetische Analysen
an fetaler DNA aus mutterlichem Blut als diagnostische
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genetische Untersuchungen die Durchfihrung der
vorgeburtlichen Risikoabklarung erganzen oder ersetzen
kénnen (Chiu et al. 20m)."

Dies ist die von der Gendiagnostik-Kommission geplante
Richtlinie, die deutlich macht, dass der neue Bluttest
zur Feststellung einer Trisomie 21, der momentan noch
als Second-Line-Test zur Risikoberechnung gilt, nach
Veréffentlichung der Richtlinie unter die diagnostischen
Tests zu zahlen ist und damit den strengeren Regeln
dieser Tests (§ 23, Abs. 2, Nr. 4, GenDQG) unterliegen wird.
Hier ist vor allem die Validierung, also die Feststellung
der ,Eignung und Zuverlassigkeit der Analysemethode®,
zu nennen, die bei dem Bluttest entsprechend der
Richtlinien der Gendiagnostik-Kommission kiinftig vor-
genommen werden muss.

Da es Auftrag der Gendiagnostik-Kommission ist,

den allgemein anerkannten Stand der Wissenschaft

und Technik zu beachten, steht es aul3er Frage, dass
auch dieser neue Test in das Spektrum moglicher
Analysemethoden aufgenommen wird. Das GenDG
eroffnet mithilfe der Gendiagnostik-Kommission eine
Moglichkeit, neue wissenschaftliche und technische
Entwicklungen, die diesen Bereich betreffen, schnell und
unter professioneller Leitung in das Gesetz zu integrie-
ren. |
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Vortrag 5

Nicht-invasive Untersuchung auf Trisomie 21
in ethischer und grundrechtlicher Abwagung

Hartmut Kref8

Im Folgenden wird aus ethischer Perspektive die
medizinisch-technische Innovation kommentiert,
vorgeburtliches Leben wahrend der Schwangerschaft
frihzeitiger als bisher auf Schadigungen und drohende
Behinderung hin untersuchen zu kdnnen. Das neuar-
tige Verfahren gelangt jetzt auch in Deutschland zur
Anwendung. Konkret betrifft es derzeit die Trisomie 21
bzw. das sog. Down-Syndrom. Mit dem neuen Ver-
fahren kann festgestellt werden, ob ein Fetus mit der
Trisomie 21 belastet ist, indem an der Schwangeren ein
Bluttest erfolgt. Dies ist technisch bereits im Umfeld
der10. Schwangerschaftswoche moglich und er6ffnet
eine Alternative zu der invasiven Untersuchung — Chori-
onzottenbiopsie oder Fruchtwasseruntersuchung —, die
bislang erforderlich war. Die Fruchtwasseruntersuchun-
gen wurden bzw. werden erst spater, im Umkreis der
14.0der 16. Schwangerschaftswoche durchgefiihrt.

Gegen das neue Verfahren ist im Inland vorab heftiger
Widerspruch geaufiert worden. Es hiel3, Frauen wirden
zur ,Gedankenlosigkeit“ verleitet; denn das Verfahren
sei ,leichter” zu nutzen als die herkdmmliche prana-
tale Diagnostik. Dies fuihre dazu, dass —falls bei dem
Kind eine Behinderung diagnostiziert wird —auch der
Schwangerschaftsabbruch leichter falle. Durch den
neuen Bluttest drohe ein Dammbruch zulasten von
Behinderten und drohe die , Beseitigung von Menschen-
gruppen” mit bestimmten Krankheiten. Es ist sogar vom
Genozid die Rede.

Die Vorbehalte konnen indessen nicht Uberzeugen. Dies
zeigt sich besonders dann, wenn man in idealtypischer
Form die ,klassische” pranatale Diagnostik (PND), die
invasiv verfahrt und die erst spat —im zweiten Schwan-
gerschaftsdrittel — stattfindet, mit der neu entwickelten
Handlungsoption vergleicht. Finanzierungsaspekte,
medizinisch-technische und juristische Einzelheiten

16 —

sowie Besonderheiten bei der Einfihrung der neuen
Methode in Deutschland klammere ich nachfolgend
aus, sondern nenne aus ethischer Sicht zugespitzt sechs
Punkte.

1. Der Gesundheitsschutz der Frau

Der Schutz der menschlichen Gesundheit ist ein funda-
mentales Gut, das sowohl ethisch als auch rechtlich bei
Glterabwagungen und Entscheidungskonflikten mit
sehr hohem Gewicht in die Waagschalen zu legen ist.
Im Licht des Gesundheitsschutzes verdient der neuar-
tige Bluttest im Vergleich zur pranatalen Diagnostik, so
wie sie bis jetzt dominierte, den Vorzug. Die Schwan-
gere wird physisch nicht mehr belastet, weil statt des
invasiven Eingriffs (Punktion) nur eine Blutentnahme
erfolgt. Falls beim Kind eine Behinderung festgestellt
wird und die Frau sich fur einen Schwangerschaftsab-
bruch entscheiden sollte, konnte sich fiir sie tiberdies die
psychische Anspannung verkleinern. Dies gilt jedenfalls
dann, sofern der vorverlegte Bluttest tatsachlich eine
sehr hohe Sensitivitat erreicht, also treffsicher ist, und
wenn sich Abbriiche daher friihzeitiger vornehmen las-
sen. Spate Abbriiche wirken auf die Betroffenen haufig
geradezu traumatisierend.

Das Anrecht von Schwangeren auf Gesundheitsschutz
und auf gesundheitliche Versorgung, die dem jeweils
aktuellen Stand der wissenschaftlichen Erkenntnis
entspricht, spricht fur sich selbst. Schon dieser Punkt
ist derart gewichtig, dass die Einwande gegen das neue
Verfahren verblassen. Verstarkend kommt ein weiterer
Aspekt hinzu:



2. Lebensschutz und Wurdeschutz
des vorgeburtlichen Kindes

Das neue Verfahren dient dem Schutz von Feten. Quan-
titativ ist zwar zu vermuten, dass sich auf seiner Basis
vorgeburtliche Untersuchungen auf das Down-Syndrom
und hieraus resultierende Schwangerschaftsabbriiche
vermehren werden. Im Vergleich zu den Abbriichen, die in
der Dreimonatsfrist aus sonstigen, vornehmlich sozialen
Grlinden vorgenommen werden (nach § 218 a | StGB), wird
dies aber immer noch eine geringe GroRenordnung blei-
ben. Qualitativ, das heillt ethisch-normativ ist zu sagen:
Gegenlber der bisherigen Praxis ist das neue Verfahren
schonender und stellt ein geringeres Ubel dar, sodass es
im Zweifel vorzuziehen ist. Wenn eine pranatale Diagnos-
tik erst spat und in invasiver Form erfolgt, belastet dies
nicht nur die Frau; vielmehr besteht auch fir das Kind ein
Risiko. Feten konnen verfahrensbedingt verletzt werden;
es kommt zu Fehlgeburten. Tragisch ist es, wenn ein

Fetus stirbt, der von der beflirchteten Krankheit, hier: der
Trisomie 21, gar nicht betroffen war, sondern gesund hatte
geboren werden konnen. Demgegentber ist das neue
Verfahren fur den Fetus risikofrei; es 10st keine Aborte aus.
Insofern kommt es dem Schutz vorgeburtlichen Lebens
zugute.

Dies gilt lberdies dann, wenn man den Schutzanspruch
vorgeburtlichen Lebens differenziert bedenkt. Ethisch
sprechen triftige Griinde fur die Position, dem vorgeburt-
lichen Leben eine sukzessiv ansteigende Schutzwiirdigkeit
zuzuschreiben. Demzufolge sind Embryonen bzw. Feten
umso starker zu schiitzen, je weiter ihre Individuation,
ihre Entwicklung zum vollen Menschsein fortgeschritten
ist (Gradualismus). Sofern eine Schwangerschaft nach
spater pranataler Diagnostik abgebrochen wird, werden
Feten getotet, die weit entwickelt sind. Uber die Hirnrinde
existieren bei ihnen unter Umstanden schon Schmerzbe-
wusstsein und Schmerzwahrnehmung. Sobald man vom
ansteigenden Wurdeschutz, von einem graduell zuneh-
menden Schutzanspruch vorgeburtlichen Menschseins
ausgeht, dann ist es geboten, vor allem die spaten Abbri-
che zu reduzieren. Sofern das neue Verfahren tatsachlich
zu sicheren Aussagen flihrt, konnte es bewirken, poten-
zielle Abbriche zeitlich vorverlegen zu konnen.

Ethisch und menschlich ist zwar jeder Schwangerschafts-
abbruch problematisch. Wenn es zu Abbriichen kommt,
sollten sie in Anbetracht der ansteigenden Schutzwiirdig-
keit menschlichen Lebens dann aber zumindest, soweit
moglich, innerhalb der Dreimonatsfrist bzw. auf jeden Fall
moglichst frihzeitig erfolgen konnen.
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3. Selbstbestimmungsrecht
und Personlichkeitsrechte der Frau

Eine Leitfrage fiir den Umgang mit dem vorgeburtlichen
Leben lautet: Quis iudicabit? Mithin: Wer wird, darf
bzw. soll Uiber einen eventuellen Abbruch entscheiden,
falls fur den Fetus eine Behinderung diagnostiziert
wurde? Dies ist letztlich Sache der betroffenen Frau.
Wahrend der Schwangerschaft ist das vorgeburtliche
Leben untrennbar mit ihr verbunden. Es gehort daher
zu ihrer reproduktiven Autonomie, zu ihrem Personlich-
keitsrecht, und es wird zur Frage ihres Gewissens, ob
sie die vorgeburtliche Untersuchung — sei es die spate
PND oder den zeitlich friiheren Bluttest —ablehnt oder
ob sie hiervon Gebrauch macht. lhr das Entscheidungs-
recht zur Diagnostik und zum potenziellen Abbruch
abzusprechen, ware ein gravierender Eingriff in ihre
Personlichkeitsrechte.

Den Aspekt betone ich deshalb so sehr, weil Schwan-
gere in den derzeitigen Debatten mit einem Einwand
konfrontiert und belastet werden, der ihr individuelles
Entscheidungsrecht zu untergraben droht. Der Einwand
verlagert die Problematik freilich auf eine andere Ebene;
denn er setzt gesellschaftlich-kulturell an. Ihm zufolge
werden durch den Entschluss einer Frau, den Fetus auf
Trisomie 21 untersuchen zu lassen und die Schwanger-
schaft eventuell abzubrechen, Behinderte diskriminiert.
Diesen Vorwurf halte ich jedoch nicht fur Gberzeugend.

4. Diskriminierung von Behinderten?

Zunachst: Ware man konsequent, dann musste der
Einwand der Diskriminierung gegen die verschiedenen
Risikoabklarungen auf das Down-Syndrom gelten, die
statthaft sind und die zurzeit breit praktiziert werden.
Vor allem ist ihm der Sache nach entgegenzuhalten,
dass er ethisch relevante Unterscheidungen Ubergeht.
Vorgeburtliches Leben auf spatere Behinderungen zu
untersuchen ist das eine; der Umgang mit behindert
geborenen Menschen ist ein anderes. Menschen, die
behindert geboren wurden, stehen vollumfanglich unter
dem Schutz von Gesetzen und von Menschen- bzw.
von Grundrechten (Grundrechte von Behinderten als
Abwehrrechte). Staat und Offentlichkeit stehen in der
Pflicht, Behinderte in ihrem Lebensalltag zu unterstit-
zen (aufgrund ihrer Grundrechte als Anspruchs- oder
Leistungsrechte). Wenn eine Frau erwagt, vorgeburtlich
einen Fetus auf eine Behinderung untersuchen zu las-
sen, dann wendet sie sich weder intentional noch



o

faktisch oder real gegen Menschen, die mit Behinderung
geboren wurden —zum Beispiel auch nicht gegen ein
alteres behindertes Geschwisterkind, das in der eigenen
Familie moglicherweise schon vorhanden ist. Sie spricht
kein Urteil aus tber geborene Behinderte und auch nicht
Uber Behinderung ,als solche® Vielmehr wiinschen die
Frau und ihr Partner dem von ihnen erzeugten Kind fur
sein spateres Leben gute gesundheitliche Ausgangsbe-
dingungen. Gegebenenfalls wiirden sie sich Uberfordert
fuhlen, wenn sie ein behindertes Kind aufzuziehen
hatten (,Unzumutbarkeit”im Sinn der medizinischen
Indikation des deutschen Gesetzgebers). Das heif3t
ethisch sind die konkrete Situation der Frau, ihre person-
lichen Handlungsintentionen und -motive zu sehen und
zu achten. Dass ihre Entscheidung indirekt behinderte
Menschen diskriminieren konnte, stellt demgegeniber
eine abstrakte Gefahr dar. Diese Gefahr ist Uberdies
unbelegt. Deshalb fehlt dem Einwand, die Entscheidung
einer Frau zur pranatalen Untersuchung diskriminiere
Behinderte, die Durchschlagskraft.

Nur zum Vergleich und hypothetisch gesagt: Eine
Diskriminierung Behinderter lage dann vor, sofern staat-
liche oder 6ffentliche Institutionen die Untersuchung
auf Trisomie 21 aus Kostengriinden anordnen oder in
diese Richtung Druck austben wirden. Doch dies ist ja
nicht der Fall. Es handelt sich vielmehr um individuelle
Entscheidungen Betroffener angesichts personlicher
Konfliktsituationen. — Auf sozialethischer Ebene ist frei-
lich noch eine weitere Anschlussfrage zu bedenken:

5. Grenzlinien angesichts theoretisch
denkbarer Ausweitungen

Theoretisch, auf der Basis aktueller Forschungsergeb-
nisse erscheint es inzwischen vorstellbar, Feten nicht
nur auf einzelne Belastungen wie Trisomie 21 hin zu
testen, sondern in Zukunft einmal das gesamte Genom
von Feten zu analysieren. Dies ist aber (a) schon von der
Sache her nicht sinnvoll. Mit einem solchen Test wiirden
umfassend genetische Daten Uber das vorgeburtliche
Kind gewonnen, deren reale Aussagekraft fir kiinftige
Krankheiten zu unklar bzw. zu gering ist. Vor allem (b)
greifen in dieser Hinsicht die Grundrechte, die das Kind
nach seiner Geburt einmal besitzen wird, namlich sein
Recht auf Nichtwissen um das Genom bzw. auf infor-
mationelle Selbstbestimmung. Nach der Geburt ist es
die Sache des einzelnen, dann erwachsenen Menschen,
eigenverantwortlich zu entscheiden, ob oder inwie-
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weit Daten Uber sein Genom erhoben werden. Dieses
informationelle Selbstbestimmungsrecht wiegt derart
schwer, dass es vorwirkend greift und pranatal auch
gegenuber den Eltern gilt. Deren Entscheidungsrechte
tUber vorgeburtliches Leben sind also dahingehend
einzugrenzen, dass genetische Informationen nur in Kor-
relation zu Krankheiten erhoben werden dirfen, die fur
das Kind nach der Geburt ganz konkret und begriindet
zu befiirchten sind.

Auf dieser gedanklichen Basis sind Einzelheiten der
Grenzziehung medizinisch und ethisch fortlaufend zu
diskutieren. Eine starre Grenzziehung wie diejenige,
die zurzeit im Gendiagnostikgesetz § 15 Il anzutreffen
ist — keine Diagnostik auf Krankheiten, die beim gebore-
nen Menschen nach dem Stichtag des 18. Geburtstags
auftreten werden —, ist freilich nicht sachgerecht.
Wichtig ist, dass im Zuge der Debatten tber pranatale
Diagnostik nicht der Eindruck erweckt wird, als seien
vorgeburtliche genetische Analysen geeignet, Behin-
derungen umfassend zu verhindern. Die Uberzahl von
Behinderungen entsteht ohnehin perinatal oder im
Verlauf des spateren Lebens.

Dennoch wird aufgrund des technischen Fortschritts
kiinftig die Zahl von Behinderungen oder Krankheiten
anwachsen, auf die hin schon wahrend der Schwan-
gerschaft Untersuchungen durch Bluttest moglich
werden. Auf schwangere Frauen und ihre Partner
werden in Zukunft daher vermehrt schwierige Entschei-
dungsfragen zukommen. Hierauf bezieht sich mein
abschlieBender Punkt:

6. Befahigungsgerechtigkeit zugunsten
der Schwangeren als Bringschuld
der Gesellschaft

Auch wenn die vorgeburtliche Diagnostik und ein
eventueller Abbruch im Verlauf der Schwangerschaft
in Zukunft frihzeitiger erfolgen konnen, bleibt es fur
betroffene Eltern moralisch eine Gratwanderung, wie
sie sich verhalten und entscheiden. Anknlipfend an

die Idee der Befahigungsgerechtigkeit in der neueren
Sozialphilosophie (Amartya Sen; Martha Nussbaum) ist
zu betonen: Es ist ein Gebot der Gerechtigkeit und der
Fairness, sie in ihrer konkreten Situation in die Lage zu
versetzen, sich in einem moglichst hohen Maf ver-
antwortlich und authentisch entscheiden zu konnen.
Daher ist es unerldsslich, kompetente Angebote fur die



Beratung vor und nach vorgeburtlichen Untersuchungen
vorzuhalten, und zwar neben der humangenetischen
gleichfalls die psychosoziale Beratung.

Nun existieren in unserer pluralistischen Gesellschaft
zum Umgang mit vorgeburtlichem Leben ganz unter-
schiedliche Vorstellungen. Das Spektrum reicht von

der katholisch-lehramtlichen Position des radikalen
Lebensschutzes bis zu liberalen protestantischen oder
humanistischen Auffassungen. Diejenigen, die in der
psychosozialen Beratung tatig sind, sind daher nicht

nur in ihrer Gesprachsfiihrungskompetenz und Empa-
thie, sondern auch in ihrer weltanschaulich-kulturellen
Kompetenz sowie nicht zuletzt hinsichtlich ihrer
personlichen Toleranz herausgefordert (Letzteres im
Blick darauf, dass eine Schwangere vielleicht einen ganz
anderen Entschluss trifft, als die beratende Person es fur
plausibel halt). Der springende Punkt besteht darin, die
Entscheidungssubjekte, das heifst die Schwangere und
ihren Partner, zu einem gewissenhaften eigenen Urteil
zu befahigen, das fir sie selbst tragfahig ist und zu dem
sie auch im Nachhinein zu stehen vermogen. |
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Vortrag 6

Nicht-invasiver Bluttest: Auswirkung auf
die psychosoziale Beratung, die
Information zu Pranataldiagnostik und offene Fragen

Angelika Dohr

Ich mochte kurz die méglichen Auswirkungen des nicht-
invasiven Bluttests auf das Erleben der Frauen und Paare
und somit auch auf die psychosoziale Beratung skizzie-
ren. Ich habe das Gluck, die Pranataldiagnostik aus allen
Blickwinkeln zu kennen.

Das besondere an der psychosozialen Beratung ist, dass
es keine Vorgaben gibt, keinen Auftrag der Informa-
tionsvermittlung. Wir konnen die ,Paare da abholen,
wo sie stehen® Die Paare duf3ern ihre Gedanken und
Beflirchtungen und sprechen davon, welchem Druck
sie ausgesetzt sind, wie sie sich fiihlen und welche
Symptome sie plagen. Dies ist die Grundlage meiner
Uberlegungen.

Ausgangssituation

Auch heute noch sind Eltern ,guter Hoffnung"”. Paare

die das Angebot der Pranataldiagnostik in Anspruch
nehmen, mochten bestatigt haben, dass mit ihrem Kind
alles in Ordnung ist. Die Méglichkeit, dass bei ihrem Kind
eine Auffalligkeit diagnostiziert wird, ziehen sie, wenn
uberhaupt, nur als abstrakte Moglichkeit in Betracht.

Sogar Eltern, die mit einer Verdachtsdiagnose kommen,
hoffen, dass der Pranataldiagnostiker ihnen sagt, dass
alles in Ordnung ist. Die Diagnose oder Verdachtsdi-
agnose einer schweren Auffalligkeit, an der das Kind
moglicherweise sogar versterben wird oder die nicht
therapierbar ist, oder die Entscheidung fur einen
Schwangerschaftsabbruch bei ihrem Wunschkind
gehort zu den schwierigsten Lebensereignissen, die
Menschen zu bewaltigen haben. Die Eltern stehen einer
vollig neuen Realitat gegentiber, und die meisten zeigen
deutliche Anzeichen einer akuten Belastungsreaktion.
Sie brauchen unsere wohlwollende Begleitung und eine
Diagnostik, die die Stressbelastung moglichst angstfrei
halt.
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Jedes pranataldiagnostische Testverfahren ist mit der
Angst vor dem Ergebnis behaftet und bedeutet umso
mehr Stress, je langer sich die Paare in einem mit dem
Gefuhl der Hilflosigkeit verknupften Wartezustand
befinden. Die invasive Diagnostik erzeugt jedoch
zusatzliche Angste: vor dem Eingriff und vor allem vor
dem Verlust des Kindes durch Fehlgeburt. Insbesondere
Frauen, die spat ihr erstes Kind bekommen oder sich
jahrelang einer Kinderwunsch-Behandlung unterzogen
haben, scheuen das Risiko einer selbstverschuldeten
Fehlgeburt.

Daher liegt ein Vorteil des neuen Testverfahrens zwei-
fellos darin, dass es nicht invasiv ist. Die Sensitivitat
scheint hoch zu sein und es gibt ein relativ klares Ergeb-
nis. Ein negatives Ergebnis wird aller Wahrscheinlichkeit
eher zu einer Entlastung flihren, da das Ergebnis einfach
einzuordnen ist.

Ein weiteres Plus des neuen Bluttests liegt in der
frihen Durchfuhrbarkeit: Der Test ist bereits ab der

10. Schwangerschaftswoche durchfiihrbar (zu diesem
Zeitpunkt wird er in den USA angeboten) und hat damit
den Vorteil, dass in der 12. Schwangerschaftswoche
bereits ein Ergebnis vorliegt. Dies kann zu einer schnel-
len Entlastung fihren. Ist der Test positiv, so weist dies
auf einen chromosomalen Defekt hin, und die Ausein-
andersetzung mit der Erkrankung des Kindes und ggf.
weiterflhrende Diagnostik konnen frih erfolgen.

Entscheidet sich die Frau zu einem Schwanger-
schaftsabbruch, kann sie zu diesem Zeitpunkt der
Schwangerschaft noch zwischen verschiedenen
Methoden des Schwangerschaftsabbruchs wahlen. Ob
Vakuumaspiration oder Geburtseinleitung macht hier
oft einen groen Unterschied.



Es ware auch ausreichend Zeit, die Entscheidung reifen
zu lassen, ohne dass die Paare Gefahr laufen in die fur
alle Betroffenen schwierige Phase nach der 20. Schwan-
gerschaftswoche zu geraten.

Ein Nachteil ist allerdings, dass die Firma Life Codex den
Test in Deutschland erst ab der 12. Schwangerschafts-
woche nach der Ersttrimesteruntersuchung anbietet,
was zu einer deutlichen Verzogerung im Gegensatz
zum bisher Ublichen Vorgehen, Ersttrimestertest mit
gegebenenfalls anschlielender CVS, fuhrt. Es kommt
zu mindestens 14 Tagen Zeitverlust, was bedeutet,

dass die Patientin, bei deren Kind sich eine Chromo-
somenstorung nachweisen lasst, frihestens in der16.
Schwangerschaftswoche, jedoch haufig auch spater, ihr
Ergebnis hat. Hinzu kommt, dass die Schwangere durch
drei aufeinanderfolgende Tests tiber mehrere Wochen
verunsichert wird, hofft und wartet, — was fur alle Paare
ein sehr belastender Zeitabschnitt ist, weil sie in dieser
Phase die Hilflosigkeit extrem spuren.

Die Durchflihrung von drei diagnostischen pranatalen
Abklarungen nacheinander zieht durch die Wiederho-
lung der gleichen Situation oft eine akute psychische
Belastungsreaktion nach sich und lasst das Angstzen-
trum permanent Adrenalin, Voradrenalin und Kortisol
ausschutten. Dies ist keine gute Ausgangssituation fur
eine anschlieBende Entscheidung und auch nicht fur
einen Schwangerschaftsabbruch in der fortgeschritte-
nen Schwangerschaft.

Ein weiterer Nachteil des neuen Tests sind die Kosten
fir die Schwangere. Als Igel-Leistung mit einem Preis
von 1.250 Euro ist er wohl nur fir Frauen und Paare mit
sehr hohem Einkommen verfligbar. Hinzu kommen noch
Kosten fur den anbietenden Arzt und die Kosten fur das
Ersttrimesterscreening von 150 bis 250 Euro.

Mir ist bewusst, dass eine Finanzierung durch das bean-
spruchte Kassensystem ein heikles Thema ist. Ich sehe
hier aber auch die Gefahr, dass in einem sehr vulnerab-
len Bereich die Patientinnen in arm und reich getrennt
werden. Etwa Uberspitzt weitergesponnen wirde es
bedeuten, reiche Paare kaufen sich einen risikolosen
Test, wahrend armere Menschen eine Fehlgeburt durch
invasive MalRnahmen riskieren missen. Auf diesem
Wege werden moglicherweise gerade Paare, die schon
am Rand der Gesellschaft leben, doppelt belastet. Paare
reagieren in solchen Extremsituationen besonders emp-
findlich auf Ungerechtigkeit.
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Zu kritisieren ist weiterhin, dass zunachst nur ein Test
auf den Markt kommt, der isoliert auf Trisomie 21 testet.
Somit gerat einmal mehr das Down-Syndrom in den
Fokus. Beim Down-Syndrom handelt es sich um eine
Form der Behinderung, die sehr unterschiedliche Aus-
pragungen haben kann und fir die meisten Betroffenen
mit einer guten Lebenserwartung und -qualitat verbun-
den ist.

Durch das selektive Anbieten des risikolosen Tests

wird fur die Paare der Eindruck vermittelt, dass Kinder
mit Down-Syndrom als besonders belastend bewer-
tet werden. Ein Gedanke, den ich heute schon haufig

in der Beratung antreffe. Patientinnen werden von
Freundinnen informiert: ,Hast Du schon den Test
gegen Down-Syndrom machen lassen. Das musst Du
unbedingt tun!” Erschwerend kommt hinzu, dass ich
zunehmend Paare berate, die in ihrem 20-, 30- oder
35-jahrigen Leben noch nie persénlich einen Menschen
mit Down-Syndrom begegnet sind. Wir stellen Kontakt
zu Selbsthilfegruppen her, aber es ist schwer, den Men-
schen in der schwierigen Entscheidungssituation die
Angst vor etwas zu nehmen, was sie nur als Risikobera-
tung aus der Presse oder Frauenarztpraxis kennen.

Wir, die Professionellen, miissen vorsichtig sein mit
den Signalen, die wir unbeabsichtigt setzen. Das macht
es einmal mehr wichtig, die Rahmenbedingungen zu
prufen, besonderes Augenmerk gebiihrt dem Recht der
Schwangeren auf Nichtwissen.

Die Moglichkeiten der Pranataldiagnostik konnen bei
Paaren dazu flhren, dass sie sich verpflichtet fihlen,
diese auch durchfiihren zu lassen. Je risikoloser, verflg-
barer, selbstverstandlicher die Anwendung wird, umso
mehr konnen Eltern, die aktiv auf einen solchen Test ver-
zichten, gesellschaftlich unter Druck geraten. Den Test
zu verbieten ist aber ebenso wenig moralisch vertretbar.

Es muss also gesichert sein, dass keine Nachteile fur
Frauen entstehen, wenn sie sich gegen den Test ent-
scheiden. Genauso darf es den Paaren nicht erschwert
werden, sich fir ein Kind mit einer Behinderung zu ent-
scheiden. Die Entscheidung gegen den Test oder sogar
fiir ein Kind mit Behinderung muss genauso selbstver-
standlich sein wie die Bereitstellung des Tests flir alle
Gesellschaftsschichten.
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Ich glaube sogar, dass eine Forderung der Pranataldia-
gnostik oder genetischen Forschung durch staatliche
Mittel (wie die Entwicklung des Tests durch Forderung
des Bundesministeriums fiir Bildung und Forschung)
immer an eine 6ffentliche Forderung von Menschen mit
Behinderung gekoppelt sein sollte. Nur so wird deut-
lich sichtbar, dass Politik und Gesellschaft beide Wege
unterstitzt. Gleichzeitig darf der Staat nicht in seinem
Bemiihen nachlassen, Menschen mit Behinderung

zu integrieren bzw. den Vorgang der Inklusion voran-
zutreiben.

Fachgerechte Beratung

Schwangere Frauen machen sich heutzutage viele
Sorgen, auch dadurch dass wir in der Medizin sehr
umfassend, das heil3t auch Uber geringe Risiken,
aufklaren konnen und mussen. Zu Beginn der Schwan-
gerschaft sind schwangere Frauen mit extrem vielen
Informationen konfrontiert und haufig tiberfordert. Der
Gedanke, der dann vorherrscht, ist: ,Ich muss alles tun,
um fur mich und mein Kind Sicherheit zu bekommen.*
Im Hinblick auf die Moglichkeiten, die die Entwicklung
der DNA-Sequenzierungstechnologien (Next Genera-
tion Sequencin) in Zukunft noch bieten kann, ist diese
Haltung fatal.

Daher halte ich das Angebot fachgerechter Beratung
bereits im Vorfeld der Testungen, moglicherweise sogar
schon in der Familienplanungsphase, fuir sinnvoll. Dies
betrifft zum einen die medizinische Beratung im Sinne
des Gendiagnostikgesetzes (in der Praxis nicht leistbar)
und die psychosoziale Beratung, die die Paare in die
Lage versetzen soll, eine selbstbestimmte Entscheidung
zu treffen, die die Belastbarkeit, die eigene Wertehal-
tung und die grol’tmogliche korperliche und seelische
Gesundheit berticksichtigt.

Das hatte auch den Vorteil, dass die Inanspruchnahme
beider Beratungen in der Entscheidungsphase vor oder
nach dem Test erleichtert wird.

Wichtig ist aber auch, dass bei der immer schwieriger
werdenden Entscheidung, die die Tests der Zukunft
Eltern abverlangen werden, unbedingt eine hohe
fachliche Qualifikation der medizinischen aber auch
der psychosozialen und psychischen Beraterinnen
vorhanden sein muss. Auch muss die Finanzierung des
Aufwands gesichert sein.

22 =

Selbstverstandlich fur pro familia sollte die Beratung
e ergebnisoffen,

e freiwillig,

e und kostenfrei angeboten werden.

Es sollte ein multiprofessionelles Gremium geben, dass
die Fortschrittstechnologie tberwacht und innerhalb
des den Rahmen bestimmenden Gendiagnosegesetzes
pruft und diskutiert.

Schlusspladoyer

Zum Schluss noch ein ganz personlicher Wunsch. Ich
erlebe, dass Frauen zunehmend belastet sind durch ihre
personliche Lebenssituation (Haushalt und Beruf, Mut-
terrolle, Pflegeaufgaben) und haufig mit Schuldgefiihlen
zu kampfen haben in der Entscheidungssituation. Denn
sie splren, dass keiner der Wege — Abbruch oder ein
behindertes Kind — wirklich gesellschaftlich erwiinscht
ist. Wir kdnnen die schweren Entscheidungen der
Zukunft nicht auf die betreffenden Frauen abwalzen.

Ich wiinsche mir angesichts der rasanten Entwicklung
in der Genetik eine 6ffentliche Debatte, angestofRen von
Politik und Fachgesellschaften, darliber, wo wir uns als
Gesellschaft verankern wollen, was wir uns flr unser
gemeinsames Leben wiinschen. Diese Debatte sollte
getragen sein von gegenseitiger Toleranz und der Tole-
ranz gegenuber selbstbestimmten Entscheidungen und
der Wertschatzung von Vielfalt in unserer Gesellschaft.
Nur so konnen wir als Gesellschaft den richtigen Weg
finden, und nur so kénnen wir in Zukunft die Frauen,
egal welchen Weg sie gehen, gesund aus der Pranataldi-
agnostik entlassen. |
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Vortrag 7

Die Stellungnahme des Netzwerks
gegen Selektion durch Pranataldiagnostik

Silke Koppermann

Das Netzwerk gegen Selektion durch Pranataldiagnostik
mochte die gesellschaftspolitische Diskussion beleben
und bereichern und auch bei der einzelnen Schwan-
geren einen Denkprozess dartber auslosen, welche
gesellschaftlichen Konsequenzen ihre personliche Ent-
scheidungen haben kénnen.

Zunachst mochte ich einige Thesen aus einer Erklarung
vortragen, die unser Netzwerk etwa vor einem halben
Jahr erstellt hat!!

Wir sehen den Test als letzten Schritt vorgeburtlicher
Diagnostik, mit der zunachst in wenigen, schweren
Ausnahmefallen die Geburt von Kindern mit schwer-
wiegenden genetischen Auffalligkeiten verhindert
werden sollte und die heute zur Routine in der Schwan-
gerenvorsorge geworden ist. Seit ca. 2002 hat sich das
Ersttrimesterscreening zunehmend als Routinecheck auf
das Down-Syndrom in einem frithen Schwangerschafts-
stadium etabliert, und nun soll dieser ausschlie3lich
selektiv wirkende Test auf den Markt kommen, der eine
angeblich eindeutige und fur gesunde Kinder und die
Schwangere gefahrlose Durchfiihrung verspricht. Viele
Frauen hoffen, dass Ersttrimestertest und Amniozen-
tese eines Tages durch einen einfachen Bluttest ersetzt
werden konnen.

Die Propagierung des Tests beinhaltet eine Diskriminie-
rung und verfestigt die Vorurteile gegentiber Menschen
mit Down-Syndrom. Das Grundgesetz verbietet die
Diskriminierung von Menschen mit Behinderung, und
die UN-Behindertenrechtskonvention macht das Recht
eines jeden Menschen auf Inklusion und Forderung ver-
bindlich. Menschen mit Down-Syndrom leiden nicht am
Down-Syndrom, sondern vor allem an der gesellschaftli-
chen Diskriminierung.

Der neue Bluttest ist ein weiterer Schub in Richtung
auf eine routinisierte Frihselektion von ungeborenen
Kindern, die nicht der genetischen Norm entsprechen.
Er verstarkt die Gefahr eines sozialen Zwangs zu dessen
Nutzung.

Die nicht-invasive Pranataldiagnostik hat eine eindeutig
selektive Zielsetzung. Eine andere Handlungsoption

als, im Falle des Befundes, eine Schwangerschaft
abzubrechen, gibt es faktisch nicht — deswegen ist die
Maoglichkeit, den Test jetzt so frith durchfiihren zu kon-
nen, auch so wichtig.

Jede vorgeburtliche Selektion widerspricht unserem
Menschenbild. Gerade Menschen mit Down-Syndrom
leiden nicht zwingend an ihrer Besonderheit. Die
Bandbreite der geistigen und korperlichen Entwicklungs-
moglichkeiten ist grol3, die Fordermoglichkeiten sind
noch lange nicht ausgeschopft.

In Deutschland wurde durch eine fundierte ethische
Diskussion und eine entsprechende Gesetzgebung
erreicht, dass vor einer genetischen Diagnostik und nach
Vorliegen des Untersuchungsergebnisses und erst recht
vor einem Schwangerschaftsabbruch eine intensive
Beratung vorgenommen werden muss. Diese gesetz-
lichen Grundlagen werden durch die Moglichkeit des
friihen Tests —vor der 12. Woche — gefahrdet.

Der neue Bluttest bietet sich fir eine effektivierte
Reihenuntersuchung an, die als routinehaft genutzter
Bestandteil der Schwangerenbetreuung durchgefuhrt
werden kann. Wegen der 6ffentlichen Wirkung wird in
Deutschland der Einsatz des Tests als Reihenuntersu-
chung zwar derzeit nicht angestrebt. Er soll als

1 Die vollstandige Erklarung online unter: www.bvkm.de/dokumente/pdf/Praenataldiagnostik/BluttestRundbrief.pdf, 11.02.2013.
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Second-Line-Angebot nach einem auf breiter Basis
durchgeflhrten Ersttrimestertest empfohlen wer-
den. Fur ein Screening aller Schwangeren ist der Test
mit geschatzten 1200 Euro bislang auch zu teuer. Der
Konkurrenzdruck auf dem Gesundheitsmarkt und die
weitere Beschleunigung der Sequenzierungstechnik
werden die Kosten jedoch bald senken. In den USA
lagen sie vor einigen Monaten noch bei 9oo Euro und
sind inzwischen auf 380 Euro zurlickgegangen. Die
Firma Sequenom will den Test dort bei jahrlich bis zu
750.000 Schwangeren einsetzen, was die Preise voraus-
sichtlich weiter sinken lassen wird.

Selbst wenn der Test sich nicht als staatlich oder
gesundheitspolitisch vorgegebenes Screening etabliert,
eroffnet er die medizintechnische Option fiir eine neue,
scheinbar freiwillige, tatsachlich aber durch soziale
Zwange bestimmte Eugenik. Er wirft in aller Scharfe die
Frage auf, was unsere Gesellschaft gegen eugenische
Ziele, Praktiken und Wirkungen zu tun gedenkt. Das
heift nicht, dass jede Frau, die eine solche Untersuchung
durchfuihren l3sst, eine Selektion beabsichtigt, dass sie
aber in der Summe zur selektiven Wirkung beitragt.

Soweit unsere Thesen. Im Folgenden mochte ich noch
einige Punkte herausstreichen.

Der neue Bluttest ist dadurch, dass er nur auf das
Down-Syndrom fixiert ist und dass er einfach, gefahrlos
und frih durchfihrbar ist, ein ideales Mittel fur eine
breite Anwendung, evtl. sogar als Screening geeignet.
Das Risiko des Eingriffs, das bislang eine breit angelegte
Chromosomenuntersuchung unmaoglich machte, scheint
wegzufallen. Die alleinige Testung auf Trisomie 21 ver-
festigt dabei aber die Vorstellung, das Down-Syndrom
sei etwas, das es unbedingt zu vermeiden gelte. Dabei
leben viele Betroffene, ihre Familien und Freunde, ein
glickliches und erfulltes Leben.

In Deutschland gibt es, nicht zuletzt aus historischen
Grunden, eine hart errungene gesellschaftliche Uberein-
kunft gegen Euthanasie, gegen Sterbehilfe und gegen
Eugenik. Deshalb wurde die embryopathische Indika-
tion bei uns abgeschafft. Behinderung an sich ist nach
deutscher Gesetzgebung kein Grund fir einen Abbruch.
Der Bluttest bringt eine rein genetische Diagnose, keine
Informationen Uber die Schwere der Erkrankung — und
hier gibt es sehr viele Variationen —, auch nicht tber die
vermutete Belastung der Frau als Indikation fiir einen
Abbruch.
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AulRerdem stellt sich die schwerwiegende Frage nach
der Beratung. Wenn der Test vor der 12. Schwanger-
schaftswoche stattfindet, wann und wo soll dann eine
Beratung stattfinden? Innerhalb der tblichen Beratungs-
situationen der Fristenregelung? Gerade Frauen, die
aufgrund einer festgestellten Behinderung ihres Kindes
eine gewollte Schwangerschaft abbrechen, benotigen
eine gute Beratung und fundierte Informationen, damit
sie auch spater noch zu ihrer Entscheidung stehen kon-
nen. Aber eine ausfuhrliche Beratung entsprechend dem
GenDG ist in der Frihschwangerschaft schwer prakti-
kabel. Andererseits macht es keinen Sinn, eine Diagnose
hinauszuzoégern, nur damit der Abbruch dann unter die
Indikationslosung fallt.

Eine wichtige Frage ist dabei, ob eine selbstbestimmte
Entscheidung fir ein Kind mit Down-Syndrom unter

den herrschenden gesellschaftlichen Bedingungen
tberhaupt noch moglich ist. Das Netzwerk bemtiht

sich, die gesellschaftliche Debatte liber den Test und

die Selektion, die ein Befund fast immer nach sich zieht,
anzuregen. |
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Vortrag 8

Erweiterung der pranatalen Diagnostikmoglichkeiten —
Konsequenzen fur die Beratung aus Sicht
der evangelischen Konferenz fur Familien-
und Lebensberatung, Fachverband fur
Psychologische Beratung und Supervision (EKFul)

Gabriele Wentzek/Claudia Heinkel

Zum Engagement der Evangelischen
Konferenz fur Familien- und Lebensberatung
(EKFuL) im Themenfeld:

Beratung bei Pranataldiagnostik (PND)

Die EKFuL hat sich seit 1995 fach- und verbandspolitisch
in der Umsetzung des Schwangerschaftskonfliktgeset-

zes (SchKG) engagiert, zum Recht auf Beratung nach

§ 25chKG im Kontext von Pranataldiagnostik und in der
Qualitatssicherung dieser Beratung.

Sie hat seither kontinuierlich Fachtagungen und Fort-
bildungen dazu angeboten und war selbst am ersten
Bundesmodellprojekt zur Entwicklung von Beratungs-
kriterien bei zu erwartender Behinderung des Kindes
1998 bis 2001 beteiligt. Aktuell fiihrt die EKFuL ein
Modellprojekt zur interprofessionellen Kooperation
durch.

Verbandspolitisch nimmt die EKFul eine kritische
Perspektive zu Pranataldiagnostik ein, in dem Sinne,
dass sie auf die Januskopfigkeit von Pranataldiagnostik
aufmerksam macht und nach den individuellen und
gesellschaftlichen Folgen von Angebot und Nutzung
dieser Diagnostik fragt. Als evangelischer Fachverband
sieht sie sich in der Verpflichtung, einen ethischen
Diskurs anzustof3en, wach zu halten und sich daran zu
beteiligen.

NIPD und Beratung —
zum Stand der Diskussion im Fachverband/
evangelischen Beratungsstellen

Der Diskussionsprozess zu diesem neuen Testverfahren
hat auf den verschiedenen Fachverbandsebenen (Bund-

Lander-Beratungsstellen) begonnen. Bisher konzentriert
er sich vor allem auf Sammlung und Blindelung von
Fragen und Diskussionspunkten, es gibt aber noch keine
abschlieBende Stellungnahme.

Insofern kdnnen wir auch heute nur Gesichtspunkte

aus dieser Diskussion und Fragen vorstellen und keine
abschlieRende Positionierung der EKFul prasentieren.
Grundsatzlich lasst sich jedoch sagen, dass es einen
Informationsbedarf der Kolleginnen liber den Sachstand
wie auch einen Diskussionsbedarf tber die Bewertung
des Angebots und seiner (individuellen und gesellschaft-
lichen) Folgen ebenso wie der Auswirkungen auf die
Beratungstatigkeit gibt. Das hat eine Rickfrage unter
den Beratungsstellen bzw. unter den Verantwortlichen
und Fachreferaten in den Diakonischen Werken ergeben.

Gesichtspunkte flr eine Bewertung des
Tests auf dem Hintergrund der bisherigen
kritischen Haltung der EKFuL zum Angebot
und den Folgen von Pranataldiagnostik

Zielsetzung des Tests

Er dient ausschlieBlich der Suche nach Merkmalstragern
mit Trisomie 21, einer Behinderung, die mit dem Leben
gut vereinbar ist. Der Test eroffnet keinerlei sonstige
Behandlungsperspektiven und die einzige Konsequenz
ist die Entscheidung Uber Fortsetzung oder Abbruch der
Schwangerschaft.

=
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Es ist zu prifen, ob das nicht eine Anderung des heil-
kundlichen Auftrags der Arzte darstellt und wie diese
Veranderung des Auftrags der Patientin gegentber
deutlich gemacht werden kann.

Die Argumentation fur die Nutzung eines solchen Tests
leitet sich ab aus einem Menschenbild, das Normab-
weichungen insbesondere genetischer Art nicht (mehr?)
als Merkmal von Diversity, sondern als Krankheit oder
Defekt wahrnimmt.

Zwischen der Zielsetzung des Tests und der Behin-
dertenrechtskonvention besteht eine erhebliche
Diskrepanz. Es ist daher auch zu fragen, wie sich ein sol-
ches Angebot zur Behindertenrechtskonvention verhalt.

Den Kritikerinnen der Einfihrung und Nutzung dieses
Tests in der Frihschwangerschaft werden haufig die
Nutzungsgewohnheiten der Eltern entgegengehalten:
Es sei bereits jetzt so, dass flaichendeckend mit vorge-
burtlicher Diagnostik nach genetischen Abweichungen
gesucht werde, um Wahlmdglichkeiten fir oder gegen
ein behindertes Kind zu haben. Da konne dieser — , risiko-
lose” — Test nicht verwehrt werden.

Gesellschaftliche Folgen des Tests

Prof. Dr. Wolfram Henn und Dr. Dagmar Schmitz
sprechen von einem ,verheerenden sozialen Kollate-
ralschaden” des Tests fur die Familien, die ein Kind mit
Trisomie 21 haben. Der Test verfestige das ohnehin in
unserer Gesellschaft vorhandene Bild, dass ein Kind mit
Down-Syndrom nicht leben solle (Henn/Schmitz 2012).

Wenn schon in der spaten Schwangerschaft ein Befund
Uber Trisomie 21in Uber 9o Prozent der Falle zu einem
Abbruch fiihrt, wie viel mehr wird das dann in der Friih-
schwangerschaft die Folge sein? Es ist zu beflirchten
dass das Angebot eines einfachen und , risikolosen” Blut-
tests in der Frihschwangerschaft den gesellschaftlichen
Druck auf Eltern noch verstarken wird, dieses Angebot
auch zu nutzen. Es ist auch zu beflrchten, dass die Ent-
scheidung fir ein Kind mit Down-Syndrom noch mehr
als jetzt schon zu einer personlich zu verantwortenden
und damit auch personlich zu bewaltigenden Angele-
genheit wird, fur die die Eltern begriindungspflichtig
werden.
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Henn/Schmitz prognostizieren, dass in unserer Gesell-
schaft in absehbarer Zeit nur noch wenige Kinder mit
Down-Syndrom zur Welt kommen werden und die
Schwangerschaft auf Probe zum sozialen Standard
werde.

Keine offentliche Debatte

Abgesehen von einem punktuellen Medienecho voll-
zieht sich die Einflihrung dieses neuen Tests seltsam
lautlos, ohne eine ernsthafte 6ffentliche Debatte der
relevanten gesellschaftlichen Akteure darlber, ob wir
als Gesellschaft eine solche Entwicklung gutheifen und
wollen kdnnen.

Es gibt bislang keine Stellungnahmen, zum Beispiel der
medizinischen Fachgesellschaften, die die Brisanz dieses
Tests diskutieren und Empfehlungen zum Umgang

der Arzte mit diesem neuen diagnostischen Verfahren
formulieren. Dabei birgt die absehbare Ausweitung

des Tests auch auf Niedrigrisikoschwangere und die
Zentrierung auf Trisomie 21 die Gefahr, dass der Praena-
Test® in der Gesellschaft als Instrument einer moglichst
umfassenden Verhinderung der Geburt von Down-
Syndrom-Kindern wahrgenommen wird. Dies ware mit
dem arztlichen Ethos nicht vereinbar, so Henn/Schmitz.

Die Einflhrung dieses brisanten Tests musste mit einem
neuen gesellschaftlichen Diskurs einhergehen tber
unsere Haltung zu Behinderung und zur Frage, was
verlieren wir als Mitglieder dieser Gesellschaft, wenn wir
ein solches Aufspliren von Feten mit Trisomie 21 und die
inzwischen fast regelhafte Konsequenz eines Schwan-
gerschaftsabbruchs akzeptieren.

Stattdessen hat es zurzeit den Anschein, als ob die
Gesellschaft die Steuerungsverantwortung einem Labor
Uberlassen und sich darauf zurlickziehen wirde, das
Machbare auch als ethisch vertretbar und psychologisch
entlastend zu erklaren.

Ausweitung des Tests auf Niedrigrisiko-
schwangere und andere Trisomien

Der Test hat das Potenzial zum Screening auf Trisomie
21. Die derzeitige Anklindigung der Firma (Begrenzung
auf Frauen mit auffalligem Befund nach Frihscreening,
Test erst nach der 12. SSW etc.) diirfte Teil einer Einfiih-
rungsstrategie des Tests sein.

Analog zur Etablierung der Pranataldiagnostik von
einem Angebot fur Risikogruppen zum selbstverstand-
lichen Bestandteil der Schwangerenvorsorge ist die
Ausweitung dieses Tests zu erwarten. Fur die Firma

ist erst die Erweiterung des Indikationsspektrums auf
(junge) Niedrigrisikoschwangere 6konomisch attraktiv.



Auch die Ausweitung des Tests auf andere Trisomien
bzw. andere genetische Abweichungen ist absehbar. Die
Firma hat bereits angekiindigt, dass auch fur die Suche
nach Trisomien 13 und 18 ein nicht-invasiver Bluttest in
Entwicklung ist.

Entschlisselung des gesamten Genoms

Der PraenaTest® steht im Kontext der Entwicklung
von Tests zur Entschliisselung des gesamten fetalen
Genoms. In den USA ist dies bereits gelungen.

Auf diesem Hintergrund ist die Politik umso mehr zur
ethischen Diskussion der technischen Moglichkeiten
aufgefordert. Es bedarf einer Regelung darlber, was
Eltern Uber die Anlagetragerschaften des Fotus, zum
Beispiel fur rezessive Krankheiten wissen dirfen, die
erst in der Ubernachsten Generation manifest werden.
Henn/Schmitz halten in dem erwahnten Artikel die
EinfUhrung einer Pflicht der Eltern zum Nichtwissen fur
erforderlich.

Konkrete Fragen/Anmerkungen
aus/zur Beratungspraxis

e Wenn der Test in absehbarer Zeit vor der 12. Schwan-
gerschaftswoche durchgefiihrt wird, konnen die
Ergebnisse bereits vor der 12. Woche vorliegen. In
diesem Fall konnte ggfs. der Abbruch der Schwanger-
schaft im Rahmen der Beratungsregelung erfolgen
und nicht mehr aufgrund einer medizinischen Indika-
tion einer Arztin/eines Arztes.

Thema der Konfliktberatung ware in diesem Fall nicht
der Abbruch einer ungewollten Schwangerschaft,
sondern die Abtreibung eines urspriinglichen Wunsch-
kindes aufgrund eines PND-Befundes. Was bedeutet
das flir das Beratungskonzept, flir das Selbstver-
standnis der Beratung/der Beraterin? Was sagt der
Gesetzgeber dazu, der die embryopathische Indikation
ausdruicklich gestrichen hat?

e Diese Fallkonstellation musste in die regularen
Fortbildungsangebote zur Schwangerschaftskonflikt-
beratung aufgenommen werden.

e Zwingend erforderlich ist eine umfassende und frih-
zeitige Information und Aufklarung der Frauen und
Paare vor der Nutzung des Tests durch Arztinnen und
Arzte, als ergebnisoffene Information und in fiir Laien
verstandlicher Sprache.
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Zu dieser Information gehort auch der Hinweis auf
das Recht auf Beratung nach § 2 SchKG und zwar vor
der Nutzung des Tests —nach § 15 GenDG ist dies eine
Pflichtaufgabe der Arztinnen und Arzte.
Schwangerschaftsberatungsstellen sind mit ihrer
Spezialisierung auf ethische Fragen, auf Konflikte und
Ambivalenzen und mit ihrer Kompetenz zur Beratung
von Familiensystemen eine notwendige Erganzung
der medizinischen Aufklarung.

Aufklarung und Beratung vor Inanspruchnahme

der Diagnostik an einem neutralen Ort auRBerhalb
des medizinisch-technischen Kontexts kann Frauen
und ihre Partner darin unterstitzen, eine tragfahige
Entscheidung flr oder gegen die Nutzung dieser bri-
santen Diagnostik zu finden.

Es bedarf einer verstarkten Offentlichkeitsarbeit zur
Umsetzung des Rechts auf Beratung vor PND und
einer verstarkten interprofessionellen Kooperation
von Arztinnen und Beratungsstellen.

Dem steht die Ernlichterung und teilweise auch Resi-
gnation der Beraterlnnen angesichts des Riickgangs
der Zahl der Beratungen vor PND seit 2010 gegenuber.
Wie kommt eine — medizintechnisch unabhadngige —
Beratung vor PND an die Frau?

e Zur Information der Frauen und Paare bedarf es einer
Aktualisierung der BZgA-Materialien und ggfs. auch
der Informationsmaterialien der Beratungsstellen. M

Literatur:
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Zusammentfassung der Ergebnisse
des Fachgesprachs

Die Nachfrage nach Pranataldiagnostik hat durch

den steigenden Anteil von schwangeren Frauen Uber
35 Jahren und das sich kontinuierlich erweiternde und
verbessernde Spektrum an nicht-invasiven Diagnose-
moglichkeiten in den letzten Jahren zugenommen.

Die anwesenden Experten aus der Pranataldiagnostik
gingen davon aus, dass der neue Bluttest auf Trisomie 21
voraussichtlich keine einschneidenden Veranderungen
im etablierten Ablauf pranataldiagnostischer Unter-
suchungen nach sich ziehen wird. Dies liegt zunachst
daran, dass sich mit dem Test zurzeit nur Trisomie 21
nachweisen lasst, ab Februar 2013 auch Trisomie 13 und
21, aber keine anderen Chromosomenaberrationen oder
Erkrankungen. Mit seiner begrenzten diagnostischen
Aussagekraft ist der neue Bluttest den alternativen
nicht-invasiven diagnostischen Verfahren unterlegen.
Zudem lassen sich in Bezug auf den Bluttest bislang
keine vergleichbaren Aussagen zur Diagnosesicherheit
machen wie bei den etablierten invasiven Methoden.
Sinnvoll scheint dieser Test deswegen aktuell als Ergan-
zung zu den vorhandenen Screeningmethoden. Der
Test kann aus Sicht der anwesenden Mediziner die Erst-
trimesteruntersuchung nicht ersetzen, sondern nur in
Grenzfallen den Ausschlag geben, ob weitere invasive
Untersuchungen vorgenommen werden oder nicht.
Eine unreflektierte, flichendeckende Anwendung dieses
Tests ist abzulehnen.

Rechtlich gesehen fallt der neue Bluttest unter die Bera-
tungspflicht zum Gendiagnostikgesetz. Zwar gilt der
Test momentan noch als Second-Line-Untersuchung zur
Risikoberechnung, untersteht aber denselben Bestim-
mungen wie diagnostische Tests.

Die hohen Kosten des Tests werden im Moment als ein
limitierender Faktor fir seinen Einsatz eingeschatzt.
Durch die zu erwartenden deutlichen Preissenkungen
im Bereich der DNA-Sequenzierungstechnologien
(NGR: Next Generation Sequencing) und mogliche
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Kostentibernahme durch Krankenkassen wird dieser
Aspekt jedoch eventuell in Kiirze keine Bedeutung mehr
haben. Fiir die aktuelle Situation wird gefordert: Wenn
Frauen und Paare diagnostische MaRnahmen selbst
finanzieren, sollen sie hochste Aussagekraft erwarten
konnen. Die Grenzen des Bluttest miussen daher hin-
reichend kommuniziert werden. Die gegenwartigen
Einordnungen der unterschiedlichen Untersuchungen
bezlglich der Erstattungsregelungen werden als reali-
tatsfern bewertet.

Als notwendig wird die wissenschaftliche Begleitung
und Validierung des Tests gefordert, wie dies bei der
Einfihrung neuer Verfahren insgesamt erwartet werden
darf.

Die Uberlegungen zu ethischen Aspekten, gesell-
schaftlichen Folgen und den Konsequenzen der neuen
Untersuchungsmethode fiir die psychosoziale Beratung
betreffen zum einen die Chancen und Potenziale des
Tests, zum anderen die sich daraus ergebenden Prob-
leme und Risiken.

Die alleinige Testung auf Trisomie 21, eine chromoso-
male Veranderung, die sehr unterschiedliche Auspra-
gungen kennt und mit der viele Betroffenen gut leben
konnen, birgt die Gefahr, dass die ohnehin schon recht
verbreitete, diskriminierende Sichtweise, Kinder mit
Down-Syndrom seien ein vermeidbares Ubel, sich weiter
ausbreitet. Dies wurde von allen Anwesenden kritisiert,
ist aber wahrscheinlich nur ein voriibergehendes Prob-
lem, denn die Testmoglichkeiten werden voraussichtlich
bald ausgeweitet werden.

Das Thema Diskriminierung wurde auch in Bezug

auf werdende Mutter diskutiert: Tragen sie, wenn sie
den Test anwenden und bei positivem Befund einen
Abbruch vornehmen lassen, ungewollt zur Diskriminie-
rung lebender Menschen bei, die diese Behinderung
haben? Hier wurde sehr genau unterschieden zwischen



dem Bestreben von Eltern, die sich ein gesundes Kind
wunschen und dafir alle diagnostischen Moglichkeiten
nutzen wollen, und der Diskriminierung von Behin-
derten. Ersteres richtet sich gegen die Krankheit und
entspringt zumeist der elterlichen Sorge um ihr Kind,
also einem ethisch sehr hoch anzusiedelnden Gut — hier
kann nicht von Diskriminierung gesprochen werden.
Wenn sich daraus gesamtgesellschaftlich gesehen dis-
kriminierende Effekte entwickeln, so muss dem auch auf
gesellschaftlicher Ebene entgegengetreten werden. Vor-
geschlagen wurden die Unterstltzung von Behinderten-
organisationen und andere Malinahmen zur Forderung
der Inklusion.

Die Einflhrung des neuen Bluttests kann positive, aber
auch negative Folgenfur die Schwangere haben. Durch
die Moglichkeit der friihen und schonenden (weil nicht-
invasiven) Anwendung tragt der Test zum Gesundheits-
schutz von werdender Mutter und Fetus bei. Ist der Test
ohne Befund, so kann dies zu einer frihen und schnel-
len Entlastung fihren. Auch die Durchfihrung eines
Schwangerschaftsabbruchs, sofern sich die Frau dafur
entscheidet, ist in friherem Stadium schonender. Bei
unklaren Befunden kann der Test moglicherweise Klar-
heit schaffen, ohne dass ein Fehlgeburtsrisiko besteht.
Im Gesundheitssektor wird haufig an die Eigenverant-
wortung des Individuums appelliert. Ob sich Frauen aus
personlichen Griinden verpflichtet fiihlen, den Bluttest
durchflhren zu lassen, wird mafRgeblich von der Infor-
mation abhangen, die sie von arztlicher Seite erhalten.

Sehr wichtig schien in diesem Zusammenhang allen Teil-
nehmerinnen, dass die Schwangeren in die Lage versetzt
werden, eine selbstbestimmte Entscheidung zu treffen —
also nicht aufgrund von gesellschaftlichem Druck einen
Schwangerschaftsabbruch vornehmen, weil bei ihrem
Kind eine Behinderung festgestellt wurde, oder pra-
nataldiagnostische MaBnahmen akzeptieren, obwohl sie
eigentlich lieber ihr Recht auf Nichtwissen wahrnehmen
wirden.

Um Frauen zu einer selbstbestimmten Entscheidung
darliber zu befahigen, ob sie liberhaupt die Moglich-
keiten der pranatalen Diagnostik nutzen mochten oder
nicht, bendtigen sie zumeist Information und Beratung.
Die fachgebundene genetische Beratung, die seit dem
Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes vor pranataldi-
agnostischen Untersuchungen Vorschrift ist, informiert
die Schwangeren vorrangig medizinisch. Angebote einer
psychosozialen Beratung werden hingegen haufig erst
wahrgenommen, wenn ein auffalliger Befund vorliegt.
Dann beginnt in vielen Fallen ein wahrer Beratungsma-
rathon.
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In diesem Zusammenhang wurde kritisiert, dass Frauen
und Paaren wenig Orte zur Verfluigung gestellt wer-
den, wo sie friihzeitig innerhalb eines professionellen
Rahmens Uber ihre Zweifel reden konnen. Denn erst
Gesprachs- und Informationsangebote eréffnen den
Schwangeren und ihren Partnern faktisch eine Wahl-
moglichkeit. Erst wenn sie die Konsequenzen der Unter-
suchungen kennen, kann der Druck, alle moglichen
Untersuchungsangebote zu akzeptieren, abgebaut
werden.

Es versteht sich von selbst, dass die Qualitat der Bera-
tung gerade in diesem empfindlichen Umfeld aufBer-
ordentlich wichtig ist und sowohl inhaltlich als auch
methodisch auf stetige Qualitatssicherung geachtet
werden muss. Die Beraterlnnen bendtigen ein relativ
detailliertes medizinisches Wissen in einem Feld, das in
standiger Veranderung begriffen ist. Insbesondere der
neue Bluttest verdeutlicht diese Problematik. AuRRer-
dem ist eine ergebnisoffene Beratung hier, wo so viele
ethische Faktoren eine Rolle spielen, eminent wichtig,
denn nur so kdnnen die Klientinnen tatsachlich zu einer
selbstbestimmten und fir sie selbst auf Dauer tragfahi-
gen Entscheidung finden.

Allerdings wurde auch betont, dass die Schwangerenbe-
ratung nicht der Ort einer grundlegenden Wertevermitt-
lung sein kann, zumal es hier zumeist ein recht kleines
Zeitfenster zu beachten gilt. Diese muss hingegen fri-
her ansetzen und kontinuierlich berlcksichtigt werden,
so zum Beispiel innerhalb von sexualpadagogischen
Veranstaltungen fir Jugendliche oder wahrend der
Familienplanungsphase. Hier stellt sich auch die grund-
satzliche Frage, ob nicht eigentlich die Schule der Ort
ware, an dem grundlegende Gesundheitserziehung zu
leisten ist.

Alle Anwesenden riefen dazu auf, eine offentliche
Debatte uber die Moglichkeiten und Grenzen pranataler
Diagnostik anzustoRen. Toleranz, Wertschatzung fur die
Vielfalt in unserer Gesellschaft und das Recht auf selbst-
bestimmte Entscheidungen sollten dabei Grundlagen
und Referenzpunkte bilden. |

Ines Thonke
Medizin pro familia Bundesverband
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