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Pranataldiagnostische Verfahren sind in Deutschland
seit 40 Jahren Teil der medizinischen Schwangerenbe-
treuung. Seither hat die Zahl der verfiigbaren Methoden
deutlich zugenommen.

> Bis zum Sommer 2019 priift der Gemeinsame Bundes-
ausschuss (G-BA), ob nichtinvasive Pranataltests (NIPT)
eine Leistung der gesetzlichen Krankenversicherung
werden. NIPT kénnen im miitterlichen Blut bestimmte
genetische Abweichungen (z.B. Trisomie 13, 18 oder
21) des Fetus ermitteln.

Die Verfiigbarkeit der risikoarmen NIPT kann dazu
fithren, dass genetische Untersuchungen am Fetus zur
Norm werden. Damit stellen sich grundsétzliche Fra-
gen zu Pranataldiagnostik in neuer Dringlichkeit, etwa,
wie eine Diskriminierung von Menschen mit Behinde-
rung vermieden werden kann, ohne das Recht auf einen
selbstbestimmten Kinderwunsch infrage zu stellen.

v
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Die notwendig erscheinende gesamtgesellschaftliche
Debatte konnte durch parlamentarische Aktivitdten an-
gestofSen und gepragt werden.

Worum es geht

Prénataldiagnostik (PND) umfasst alle vorgeburtlichen Un-
tersuchungen, die darauf zielen, Informationen tber das
werdende Kind zu erhalten. Es existiert eine Reihe von Un-
tersuchungsmethoden, die zumeist in sogenannte invasive
und nichtinvasive Verfahren unterschieden werden (Abb. 2).
Invasive Verfahren gehen mit einer Punktion der Fruchtbla-
se oder der Plazenta einher und bergen daher hohere ver-
fahrensbezogene Risiken (etwa fiir eine Fehlgeburt) als die
nichtinvasiven Verfahren. Nichtinvasive Verfahren wie Ul-
traschalluntersuchungen machen zwar einen Eingriff in die
Gebarmutter unnotig, gelten aber nicht als diagnostisch. Sie
konnen folglich nur Hinweise auf Diagnosen geben, die dann
mit anderen Verfahren tiberpriift werden miissen.

Vorgeburtliche Untersuchungen ermdglichen es, Schwanger-
schaft und Geburt insbesondere bei Auffilligkeiten medizi-
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nisch so zu begleiten, dass Schaden von werdender Mutter
und werdendem Kind abgewendet werden kann (z.B. durch
Medikation, Operationen am Fetus im Mutterleib und un-
mittelbare nachgeburtliche Therapie). Allerdings gibt es ge-
rade fiir viele der Behinderungen, die im Fokus pranataler
Untersuchungen stehen (wie z.B. Trisomie 13, 18 und 21;
Abb. 1), keine urséchlichen Therapien. Wird eine solche Be-
hinderung vorgeburtlich entdeckt, miindet sie fir die wer-
denden Eltern zumeist in die Frage nach Fortfithrung oder
Abbruch der Schwangerschaft. Ein Schwangerschaftsab-
bruch ist in Deutschland iiber die gesamte Schwangerschaft
moglich, wenn eine sogenannte medizinische Indikation
vorliegt. Dazu miissen ein Arzt oder eine Arztin der Schwan-
geren bescheinigen, dass der Schwangerschaftsabbruch die
einzige Moglichkeit darstellt, ihre korperliche oder seelische
Gesundbheit nicht zu gefdhrden.

Es gibt keine einheitlich erhobenen bundesweiten Statistiken
zur Nutzung und zu den Folgen von Prénataldiagnostik. In
verschiedenen Studien wird iibereinstimmend darauf hin-
gewiesen, dass fiir die meisten angeborenen Behinderungen
die Abbruchzahlen nach einer vorgeburtlichen Diagnose bei
tiber 50 % liegen (fiir die Trisomien 13, 18 und 21 bei tiber
85 %). Die neuartigen NIPT ermdglichen eine medizinisch
weitgehend risikofreie, sehr frithe Aussage tiber das Vorlie-
gen einer fetalen Behinderung. Kritiker/-innen befiirchten,
dass sich damit die Selektion von werdenden Kindern mit
Behinderungen weiter ausdehnt.

Nichtinvasive Pranataltests

Eine vergleichsweise neue vorgeburtliche Untersuchungs-
methode im Bereich der nichtinvasiven Verfahren zielt auf
die Untersuchung zellfreier »fetaler« (eigentlich plazentarer)
DNA aus dem Blut der Mutter. Bei diesen — wahlweise als
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nichtinvasive Prénataltests, nichtinvasive Prinataldiagnos-
tiken, zellfreie DNA-Tests oder schlicht Bluttests bezeichne-
ten — Verfahren bildet eine einfache Blutentnahme bei der
Schwangeren die Basis, Aussagen {iber die Wahrscheinlich-
keit von genetisch bedingten Abweichungen des Fetus zu
treffen. Die Tests konnen mit hoher Treffsicherheit die Triso-
mien 13, 18 und 21 sowie das fetale Geschlecht erkennen. Sie
gelten nicht als diagnostisch, sodass ein auffilliger Befund
durch andere, meist invasive Verfahren iiberpriift werden
sollte. NIPT sind seit 2012 in Deutschland fir Schwangere
als  Selbstzahlerleistung

zugelassen. Abb. 1

Im Bereich der Prinatal-
diagnostik und insbeson-
dere im Bereich neuer
genetischer Analysever-
fahren wie NIPT zeigen
sich Bemiihungen seitens
der Testhersteller, neue,
schnellere und diagnos-
tisch umfassendere Ver-
fahren zu entwickeln und
zu patentieren. Es steht
zu erwarten, dass viele
Forschungseinrichtungen
und forschende Unter-
nehmen pranatale Diagnostik sowohl mit Blick auf ihre me-
thodische Vielfalt als auch mit Blick auf ihren diagnostischen
Umfang erweitern werden. Die préanatal verfiigbaren geneti-
schen Informationen tiber Feten und Embryos wiirden damit
drastisch ansteigen.

Rechtliche Grundlagen

Zu den NIPT lauft bis Sommer 2019 ein Methodenbe-
wertungsverfahren beim Gemeinsamen Bundesausschuss
(G-BA), das dariiber entscheiden wird, ob nichtinvasive
Prénataltests zu den Trisomien 13, 18 und 21 sogenannten
Risikoschwangeren im Rahmen der gesetzlichen Kran-
kenversicherung kostenfrei angeboten werden sollen. Eine
Risikoschwangerschaft im Sinne der Trisomiewahrschein-
lichkeit ist dabei nicht abschlieflend definiert. Das Me-
thodenbewertungsverfahren zu NIPT, das voraussichtlich
noch bis Sommer 2019 lduft, hat zu heftigen Kontroversen
insbesondere in Teilen der Zivilgesellschaft gefiihrt. Kern
dieser Debatte ist die Frage, inwiefern pranataldiagnostische
Verfahren, die keine primér therapeutischen Optionen er-
6ffnen, Teil der gesetzlichen Kassenleistungen sein sollen.
Kritiker/-innen der Tests argumentieren, dass diese in erster
Linie dazu dienen, Schwangerschaften mit behinderten Fe-
ten zu beenden. Sie fordern eine breite gesellschaftliche De-
batte dazu, ob diese Tests gesellschaftlich gewollt sind und
ob mit der Pranataldiagnostik ein implizites Werturteil iber
Menschen mit Behinderung einhergeht.

Vorgeburtlich erkennbare Abweichungen

Zentrale Grundlagen zur Regulierung von vorgeburtlichen
genetischen Analysen, zur Beratung von Schwangeren
und zu Schwangerschaftsabbriichen bilden das Gendiag-
nostikgesetz, das Schwangerschaftskonfliktgesetz und das
Strafgesetzbuch. Diese Gesetze zielen darauf ab, eine infor-
mierte Einwilligung zu vorgeburtlichen genetischen Unter-
suchungen zu gewihrleisten, das Angebot psychosozialer
Beratung in der Schwangerschaft zu stirken, den Umgang
mit Schwangerschaftskonflikten zu regeln und Schwanger-
schaftsabbriiche nach der 12. Schwangerschaftswoche auf
besondere Konfliktfille
zu begrenzen.

Chromosomen-
aberrationen
(Trisomien, Monosomien,
Translokationen)

Nachbar-
staaten weisen sehr un-
terschiedliche Angebote,
Nutzungsweisen und Re-
gelungen von prénataldia-
gnostischen Untersuchun-
gen und von daran ggf.

Europiische

(mono)genetisch
bedingte Krankheiten
(z.B. zystische Fibrose)
anschliefSenden Schwan-
gerschaftsabbriichen auf;
auch die Dbegleitenden
gesellschaftlichen Debat-
ten fallen unterschiedlich
intensiv aus und setzen

korperliche
Fehlbildungen
(zentrales Nervensystem,
Organe, Skelett)

andere Schwerpunkte.

Die Situation der schwangeren Frauen

Fir Deutschland zeigen Befragungen von (schwangeren)
Frauen sowie Arztinnen und Arzten, dass die meisten
Schwangeren prénataldiagnostische Angebote nutzen, die
weit iber die drei in den Mutterschaftsrichtlinien vorgese-
henen Ultraschalluntersuchungen hinausgehen (Abb. 2).
Datfiir sind sie bereit, Eigenbeteiligung zu zahlen. Zugleich
haben Schwangere mehrheitlich kein genaues Verstindnis
von Prénataldiagnostik und nehmen diese als Standard-
option in der Schwangerschaftsbetreuung wahr. Haufig
hoffen sie, dass ihnen prénataldiagnostische Verfahren die
Gesundheit des werdenden Kindes bestitigen. Gleichzeitig
weckt die Prinataldiagnostik in der Mehrzahl der Falle erst
die Angst vor einem behinderten Kind. Die grofie Mehrheit
der schwangeren Frauen verkniipft mit der Moglichkeit, ein
behindertes Kind zu bekommen, in erster Linie Angste um
die eigene zeitliche und finanzielle Autonomie und um die
Partnerschaft.

In ihren Entscheidungen zu Prinataldiagnostik stiitzen sich
schwangere Frauen vor allem auf die Informationen ihres
behandelnden Arztes oder ihrer Arztin. Fiir die Arztinnen
und Arzte stellt sich folglich die Aufgabe, Patientinnen mit
geringem Vorwissen im Rahmen ihrer haftungsrechtlichen
Handlungszwinge tiber Pranataldiagnostik aufzuklaren und
umfassend und neutral zu beraten.

2 Bilder Seite 1: © Tanat-Loungtip/123rf.com; Diana Taliun/123rf.com; Kateryna Kon/stock.adobe.com
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Gesellschaftliche und ethische Fragestellungen

Préanataldiagnostische Untersuchungen und der Umgang
mit durch sie gewonnenen, moglicherweise schwerwie-
genden Diagnosen verkniipfen Fragen der personlichen
Lebensgestaltung und der individuellen Entscheidungsfin-
dung in schweren Konfliktsituationen mit grundlegenden
ethisch-gesellschaftlichen Fragen. Dies liegt zum einen dar-
an, dass die Summe individuell getroffener Entscheidungen
gesamtgesellschaftliche Konsequenzen haben kann, etwa,
wenn zunehmend weniger Kinder mit vorgeburtlich er-
kennbaren, angeborenen Behinderungen zur Welt kommen.
Zum anderen erscheint es denkbar, dass sich mit der Eroff-
nung von Handlungsoptionen (etwa durch neue, risikoarme
Testverfahren) gesellschaftliche Wertevorstellungen veran-
dern. Wenn es beispielsweise ohne Eingriffsrisiken moglich
ist, vorgeburtlich einen Fetus mit Down-Syndrom (Triso-
mie 21) zu erkennen, geraten dann Eltern eines Kindes mit
Down-Syndrom zukiinftig unter noch stirkeren Rechtfer-
tigungsdruck fiir ihre Entscheidung iiber Fortfiihrung oder
Abbruch der Schwangerschaft?

Kritiker/-innen befiirchten dies und verweisen darauf, dass
das Down-Syndrom keineswegs mit Leiden einhergeht. Men-
schen mit Down-Syndrom geben in Befragungen eine hohe
Lebenszufriedenheit an, und auch Familien mit Kindern mit
Down-Syndrom »leiden« mehrheitlich nicht unter der Behin-
derung ihres Kindes oder Geschwisters, im Gegenteil. Nichts-
destotrotz steht Trisomie 21 besonders im Fokus der Prénatal-
diagnostik, und viele pranataldiagnostische Verfahren weisen
eine besondere Sensitivitdt fiir die Erkennung dieses Syn-
droms auf (etwa NIPT). Die Frage, ob das Angebot, bestimm-

te Behinderungen vorgeburtlich zu erkennen, ein Werturteil
tiber diese Behinderung darstellt, ist nur eine von vielen ge-
sellschaftlichen und ethischen Fragen zu Prénataldiagnostik.
Weitere zielen beispielsweise auf die folgenden Punkte:

> Verdndert Prénataldiagnostik die Wahrnehmung von
Schwangerschaft und Elternschaft? Binden sich Schwan-
gere nur unter Vorbehalt an ihr werdendes Kind, wenn
dessen Gesundheit noch nicht prinataldiagnostisch »be-
statigt« ist? Oder ist es einfach eine Entscheidungshilfe fiir
werdende Eltern?

> Inwiefern kénnen NIPT selbstbestimmte reproduktive
Entscheidungen fordern? Stellt es eine Benachteiligung
von sozial schwachen Schwangeren dar, wenn sie u. U. in-
vasive Prinataldiagnostik kostenfrei nutzen kénnen, nicht
aber NIPT, die kein erhohtes Fehlgeburtsrisiko aufweisen?

> Welche Herausforderungen bergen genetische Informati-
onen fiir werdende Eltern, das zukiinftige Kind und be-
handelnde Arzte und Arztinnen? Wie viele und welche
genetischen Informationen sollen werdende Eltern von
ihrem werdenden Kind erhalten diirfen? Wie soll mit Be-
funden umgegangen werden, deren klinische Bedeutung
unklar ist?

Handlungsfelder

In der Zusammenschau zeigen sich hinsichtlich der gesell-
schaftlichen Nutzung der Prénataldiagnostik drei zentrale
Herausforderungen:

Wissensliicken zur derzeitigen prianataldiagnostischen
Praxis: Die Nutzung von Prinataldiagnostik und die aus

Abb. 2 Pranataldiagnostische Untersuchungen im Schwangerschaftsverlauf
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dieser Nutzung resultierenden Folgen vollziehen sich an ent-
scheidenden Schnittstellen gleichsam in einer »Black Box«.
Beispielsweise gibt es keine bundesweiten, krankenkassen-
und einrichtungsiibergreifenden Erhebungen dazu, welche
préanataldiagnostischen Verfahren von Schwangeren mit wel-
chen Intentionen genutzt werden, iiber welches Vorwissen
die Schwangeren verfiigen, wie sie die Nutzung der Prénatal-
diagnostik riickwirkend beurteilen und wie héufig sie durch
pranatal erworbenes Wissen in Konfliktsituationen geraten.

Individueller und gesellschaftlicher Umgang mit den wach-
senden Mdglichkeiten der Genomanalyse: Die gestiegene
Anzahl erkennbarer genetischer Besonderheiten erfordert
eine differenzierte humangenetische Beratung, um eine in-
formierte Einwilligung zu genetischen Analysen zu gewéhr-
leisten; mit der stetig steigenden Anzahl von erkennbaren
genetischen Besonderheiten steigen auch die Anforderungen
an die Beratung.

Schwierige Rahmenbedingungen fiir eine informierte Ent-
scheidung Schwangerer: Die derzeitige Beratungs- und In-
formationslandschaft ist beeinflusst von Herstellerinteressen,
die bei der Vermittlung von Information zu NIPT sowohl an
Schwangere als auch an Arztinnen und Arzte eine zentrale
Rolle spielen. Die meisten Schwangeren verfiigen tiber ein be-
grenztes Wissen zu Prénataldiagnostik und geben als fiir sie
wichtigste Informationsquelle ihren behandelnden Arzt oder
behandelnde Arztin an. Die Arzte und Arztinnen berichten
ihrerseits von Zeitdruck bei der Beratung und Behandlung,
iiber mangelnde Ressourcen fiir die Weiterbildung sowie von
der Sorge vor Haftungsklagen, wenn sie prianataldiagnosti-
sche Angebote und Befunde nicht deutlich genug machen.

Um auf diese Herausforderungen zu reagieren, bestehen
Handlungsmoglichkeiten in den Bereich Forschung und
Datenerfassung, Dialog, Beratung und Teilhabe sowie Re-
gulierung. Forschungsvorhaben sollten den Informationsbe-
darf von schwangeren Frauen, die gesellschaftlichen Folgen
von PND sowie den Entscheidungsprozess bei auffilligen
Befunden untersuchen. Hinsichtlich der Verbesserung der
Beratungslandschaft bieten sich eine Forderung von Koope-
rationen zwischen Arztpraxen, Kliniken und Beratungsstel-
len, ein Ausbau des Weiterbildungsangebots sowie die kon-
tinuierliche Verbesserung der Informationsmaterialien an.
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Zudem kénnen eine Zentralisierung der Hilfen fiir Familien
mit behinderten oder chronisch kranken Kindern und ein
Ausbau von unbiirokratischen Unterstiitzungsangeboten
die Situation dieser Familien entlasten. Schlief3lich erscheint
es, parallel zum Methodenbewertungsverfahren zu NIPT
des G-BA, wiinschenswert, einen breiten gesellschaftlichen
Austausch zu den Chancen und Grenzen von Prénataldiag-
nostik, von genetischem Wissen und zum vorgeburtlichen
Umgang mit Behinderung zu initiieren, zu denen Interessen-
vertreter/-innen zentraler gesellschaftlicher Gruppen ebenso
eingeladen werden wie die breite Offentlichkeit.

Mit Blick auf die im Sommer 2019 anstehende Entscheidung
zum Methodenbewertungsverfahren des G-BA liegt es nahe,
dass der Deutsche Bundestag als Gesetzgeber die Debatte
tiber diebisherige und zukiinftige Rolle von Pranataldiagnos-
tik aufgreift und aktiv gestaltet. Eine wesentliche Frage mit
Blick auf die zukiinftige Regulierung ist, ob Deutschland -
wie von zahlreichen zivilgesellschaftlichen und kirchlichen
Organisationen gefordert — eine weitere Ausdehnung von
Pranataldiagnostik verhindern und den Zugang zu PND
beschrianken mochte oder ob das Ziel in einer verbesser-
ten Erkennung von fetalen Fehlbildungen bereits zu einem
moglichst frithen Zeitpunkt in der Schwangerschaft liegen
soll. Beiden Zielen liegen divergierende Handlungskonzep-
te zugrunde.
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