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Pranatale Diagnostik

I. Pranatale Diagnose im gesellschaftlichen
Kontext

Seit den 1990er Jahren haben sich die pranatalen
Diagnosemdglichkeiten rasant weiterentwickelt und
nahezu flichendeckende Verbreitung gefunden.
Zugleich zeigt sich eine immer deutlicher
hervortretende Schere zwischen Diagnose und
Therapie: Wihrend immer hiufiger und immer
frither Diagnosen gestellt und Risiken berechnet
werden, kénnen daraus bei weitem nicht so oft echte
therapeutische Konsequenzen gezogen werden. Die
meisten Frauen erwarten sich von der
Prinataldiagnostik (PND) die Bestitigung, dass mit
dem Kind alles in Ordnung ist, und denken zu
diesem Zeitpunkt noch kaum dariiber nach, welche
Konsequenzen sie aus bestimmten Testergebnissen
ziehen wiirden. Gleichzeitig wird in vielen Lindern
die eugenische Indikation toleriert oder gar
gefordert. Dadurch werden Schwangere zunehmend
einem gesellschaftlichen Druck ausgesetzt, sich den
Methoden der PND zu unterziehen und sich dann je
nach Testergebnis fiir oder gegen eine Abtreibung zu
entscheiden.

Bei auffilligen oder unsicheren Resultaten im
Zuge der PND machen Schwangere Zeiten von Angst
und Sorge durch. Wenig beachtet wird derzeit noch,
dass sich psychosozialer Stress wihrend der
Schwangerschaft ~dauerhaft negativ auf die
Gesundheit des Kindes auswirken und das Risiko fiir
bestimmte Erkrankungen im Erwachsenenalter
erh6hen kann.

Il. Von der Indikation zum Screening

Bis vor wenigen Jahren war noch von Indikationen
zur prinatalen Diagnostik die Rede. Dazu zihlten
fortgeschrittenes Alter der Schwangeren, familidres
Auftreten von Erbkrankheiten oder von Chromoso-
menstorungen, miitterliche Angstzustinde sowie
abnorme Ultraschallbefunde. Heute wird jedoch jede
Schwangerschaft als potentiell risikobehaftet gese-
hen und damit jede Schwangere mit den prinatalen
Diagnosemdglichkeiten konfrontiert. Verunsicher-
ten Miittern bietet man ,,zur Beruhigung“ und ,,zum
Ausschluss von Fehlbildungen“ bestimmte Scree-

ninguntersuchungen an. Dahinter steht die Mei-
nung, wonach die Geburt von Kindern mit angebo-
renen Behinderungen leicht zu verhindern sei, da
man ja mit den zu Verfiigung stehenden Methoden
alle Auffilligkeiten frithzeitig feststellen konne. Der
Arzt sei dafiir verantwortlich, dass eine Schwangere
nicht ein ,,unzumutbares® Kind annehmen muss und
selbst entscheiden kann bzw. muss, ob sie das Kind
bekommt oder eine Abtreibung vornehmen lisst.

I1l. Screeningmethoden
Man unterscheidet folgende Screeningmethoden:
e Ultraschallscreening: Messung der Nacken-
transparenz und Organscreening
e Serumscreening: Triple-Test, Sequentialtest,
Integraltest
e Combined Test: Ultraschall- und Serumscree-
ning kombiniert
e Genetisches Screening: invasive und nicht in-
vasive Methoden
Je frither die Screeninguntersuchungen durchge-
fithrt werden kénnen, desto eher werden sie von den
schwangeren Frauen angenommen. Im Falle einer
normalen Entwicklung des Kindes finden sie so frii-
her Beruhigung und Absicherung. Bei Nachweis
einer nicht behandelbaren Behinderung zu einem
frithen Zeitpunkt fillt auch die Entscheidung fiir
eine Abtreibung leichter. Daher wird allgemein an-
gestrebt, ein Screening noch innerhalb des ersten
Trimesters der Schwangerschaft durchfithren zu
lassen.

a. Das Ultraschallscreening

Zusitzlich zu den im Mutter-Kind-Pass vorgese-
henen Schalluntersuchungen wird die Untersuchung
der Nackentransparenz (landldufig als Untersuchung
der Nackenfalte bezeichnet) als Screening angebo-
ten.

Der Begriff Nackentransparenz bezeichnet eine
entwicklungsbedingte, subkutan gelegene Fliissig-
keitsansammlung im Nackenbereich des ungebore-
nen Babys. Sie findet sich normalerweise zwischen
der 11. und 14. Schwangerschaftswoche (SSW) und
verschwindet meistens nach der 14. SSW. Diese Na-



ckentransparenz  betrigt durchschnittlich 1,0-
2,omm. Fiir die zuverldssige Vermessung der Na-
ckentransparenz sind eine besondere Qualifikation
des Untersuchers und ein entsprechend hoch aufls-
sendes Gerit erforderlich. Die Untersuchung nimmt
bei erfahrenen Untersuchern 5 -10 Minuten in An-
spruch und wird zu einem Preis von 100 - 200 € an-
geboten.

Eine grofere Nackentransparenz bzw. eine verzo-
gerte Riickbildung derselben kann mit verschiede-
nen Missbildungen (hauptsichlich des Herzens)
sowie mit bestimmten Trisomien (Down-Syndrom,
T21) assoziiert sein. Manchmal aber handelt es sich
auch nur um eine Normvariante, wobei miitterliches
Ubergewicht und Rauchverhalten sowie das kindli-
che Geschlecht eine Rolle spielen.

Die Messung der Nackentransparenz ist lediglich
ein Suchtest, der zu einer Risikoabschitzung dient,
und keine diagnostische Untersuchung. Das heift,
dass tiiber diese Methode Frauen mit Auffilligkeiten
ihres Ungeborenen herausgefiltert werden, denen
man eine weiterfithrende Diagnostik empfiehlt. Sie
geht mit einer Rate von ca.5% falsch positiven
(falschlicherweise als auffillig bezeichnete Ungebo-
rene, die sich aber im weiteren als vollig gesund er-
weisen) und ca. 25% falsch negativen (filschlicher-
weise als unauffillig bezeichnete Ungeborene, die im
weiteren doch angeborene Auffilligkeiten zeigen)
Risikoeinschitzungen einher. Die Rate der falsch
negativen Risikoanalysen kann auf 10% gesenkt wer-
den, wenn die Messung der Nackentransparenz
durch weitere Ultraschallparameter erginzt wird
(fetaler Nasenknochen, Gesichtswinkel, Blutfluss an
der Trikuspidalklappe usw.). Die jeweiligen Ergeb-
nisse werden im Rahmen einer statistischen Wahr-
scheinlichkeitsrechnung unter Einbezug des Hinter-
grundrisikos als individuelles Risiko fiir eine Chro-
mosomenanomalie ermittelt und angegeben.

Mit Ende des ersten Trimesters (13 Wochen) ist die
Organbildung abgeschlossen. Von da an wird der
Keimling Fotus genannt. Mit Erreichen der
20. Woche sind die einzelnen Organe einer Ultra-
schalluntersuchung und damit dem Organscreening
zuginglich.

Dabei lassen sich Missbildungen des Herzens, des
Riickenmarkes (Neuralrohrdefekte), der ableitenden
Harnwege, des Gesichtes (Spaltbildungen) sowie des
Abdomens (Hernien) feststellen. Die im Organscree-
ning entdeckten Missbildungen sind nur duRerst
selten einer vorgeburtlichen Therapie zuginglich.
Ein bescheidener Vorteil der pridnatalen Diagnose
liegt in der Moglichkeit einer besseren Vorbereitung
auf die Geburt.

Eine besondere Form des Ultraschalls ist die Dopp-
leruntersuchung, mit deren Hilfe die Strémungsver-
hiltnisse in den BlutgefiRen auf uteriner sowie auf
fetoplazentarer Ebene erfasst werden kénnen. Eine
ungeniigende Blutversorgung kann tiber einen nutri-
tiven Mangel zu Wachstumsstérungen bis hin zum
intrauterinen Tod des Feten fiihren. Die Erkenntnis-
se aus dieser Diagnostik beeinflussen das weitere
geburtshilfliche Procedere und reduzieren bei Ver-
dacht auf Plazentainsuffizienz im Risikokollektiv
nachweislich die perinatale Mortalitit.

b. Screening miitterlicher Serummarker und
Combined Test

In den letzten beiden Jahrzehnten sind im miitter-
lichen Blut Serummarker gefunden worden, die mit
konkreten Missbildungen und genetischen Abwei-
chungen korrelieren, wie bestimmte fétale Proteine
(AFP) sowie Plazentahormone (beta-hCG und PAPP-
A). Fiir jeden der genannten Marker gibt es eine typi-
sche Serumkonzentration an bestimmten Zeitpunk-
ten wihrend der Schwangerschaft. Fiir die Erfassung
von Trisomien hat sich gezeigt, dass ein einzelner
Wert alleine die Kriterien fiir eine Screeninguntersu-
chung (ausreichende Sensitivitit und Spezifitit)
nicht erfiillt. Deshalb hat man schon frith danach
getrachtet, diese Kriterien durch Bestimmung ver-
schiedener Marker und/oder Kombination mit einer
Ultraschalluntersuchung des Kindes zu erfiillen
(Triple Test: Bestimmung von drei Markern im Blut
der Mutter in der 16. - 21. SSW; Integrated Test: bei
Kombination von Serummarkern mit einer Nacken-
transparenzmessung in der 11. - 14. SSW; Sequential
Test: weitere Kombination mit einem Organscree-
ning).

Schlieglich hat sich der sog. Combined Test etab-
liert, der derzeit als Methode der Wahl zur Friihein-
schitzung des Risikos fiir das Vorliegen einer Chro-
mosomenanomalie angewendet wird. Er kombiniert
die Ergebnisse der Ultraschalluntersuchung der Na-
ckentransparenz mit denjenigen der Blutanalysen
(beta-HCG und PAPP-A). Mithilfe eines Compu-
terprogrammes ermittelt der Test unter Berticksich-
tigung des Alters der Mutter, der Groe des Embryos
und seiner Herzfrequenz das individuelle Risiko fiir
das Vorliegen einer Chromosomenstérung.

Mit diesem Test ist ein Screening nach Trisomien
zwischen der 11. und 13. SSW moéglich. Er zeigt eine
Treffsicherheit von rund 9o% bei einer falsch positi-
ven Rate von 5% (bis zu 13% bei &lteren Schwange-
ren). Bei Risikoschwangerschaften dieser Art kann
umgehend eine Chorionzottenbiopsie (CVS) durch-
gefithrt werden, deren genetische Analyse binnen
weniger Tage vorliegt. Die Chorionzottenbiopsie



selbst kann aber in knapp 1% der Fille zu einer durch
den Eingriff verursachten Fehlgeburt fithren.

Die Wahrscheinlichkeit einer Trisomie 21 nimmt
bis zum Ende der Fruchtbarkeitsperiode auf das 50-
fache zu. Wenn nun im Combined Test das altersab-
hingige Risiko einer 37jahrigen Frau fiir ein Kind mit
Trisomie 21 bei 1:111 liegt, dann ist ihr Risiko, durch
die invasive Untersuchung ein nicht behindertes
Kind zu verlieren immer noch gréRer als die Wahr-
scheinlichkeit, mit einem Kind mit Down-Syndrom
schwanger zu sein.

c. Das genetische Screening

Die erwihnten Ultraschall- und Serumuntersu-
chungen geben nur mehr oder weniger eindeutige
indirekte Hinweise auf das Vorliegen einer geneti-
schen Abweichung, insbesondere bestimmter Tri-
somien. Um die Diagnose zu sichern, braucht es
einen zusitzlichen genetischen Beweis, der durch die
Sichtbarmachung von Chromosomen oder geeignete
molekulare Techniken geliefert werden kann. Dafiir
stehen gut etablierte invasive und neuerdings auch
nicht invasive Methoden zur Verfiigung.

Weiterfiihrende invasive Untersuchungen sind die
Fruchtwasserpunktion (Amniozentese, AC) und die
Chorionzottenbiopsie (CVS). Sie sind durch ihre Inva-
sivitdt belastend und - wenngleich nur minimal, so
doch - risikobehaftet. Das Risiko fiir eine Fehlgeburt
liegt bei beiden Untersuchungen bei etwa o,5 - 1%,
wobei dies stark von der Erfahrung des untersu-
chenden Arztes abhingt. Mit diesen Methoden wer-
den kindliche Zellen gewonnen. Die CVS ist schon
innerhalb des ersten Trimesters der Schwanger-
schaft (ab der 11. SSW) méglich, wihrend Fruchtwas-
ser erst ab der 15. Woche in einer fiir die Punktion
ausreichenden Menge vorhanden ist. In diesem Fall
liegen zwischen der Durchfithrung des Combined
Test (11. - 13. SSW) und der invasiven Untersuchung
etwa zwei bis vier Wochen der Ungewissheit.

Die aus diesem Untersuchungsmaterial geziichte-
te Zellkultur und der daraus erstellte Karyotyp (Auf-
listung sdmtlicher Chromosomen in der Metaphase)
stellen den Goldstandard dar, der zu praktisch 100%
ein giiltiges Ergebnis liefert.

Mittels einer Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung
(FISH) kann schon innerhalb eines Arbeitstages ein
Ergebnis geliefert werden. RoutinemiRig wird durch
diesen Test die im Fotus vorliegende Anzahl an
Chromosomen 21, 18, 13, X und Y bestimmt. Dadurch
kénnen die hiufigsten Chromosomenstsérungen, wie
das Down-Syndrom (T21), das Edwards-Syndrom
(T18), das Pitau-Syndrom (T13), das Turner-Syndrom
(XO), das Klinefelter-Syndrom (XXY) und grobe
Translokationen (Verschiebung von Chromosomen-

abschnitten von einem Chromosom auf ein anderes)
prinatal diagnostiziert werden.

Man hat schon immer nach der Méglichkeit einer
nicht-invasiven  genetischen Screeningmethode
Ausschau gehalten. Ein erster Durchbruch in der
Anwendung nicht-invasiver Methoden gelang durch
Anreicherung f6taler Erythrozytenvorstufen aus
miitterlichem Blut, von denen Chromosomenab-
schnitte mittels PCR vervielfiltigt und somit einer
weiteren Diagnostik zuginglich gemacht wurden.
Die Methode schien verlockend, erwies sich aber als
zu aufwindig und in ihrer Ausbeute zu gering. Einen
wirklichen Meilenstein bildete der Nachweis von
fotaler zellfreier Nukleinsdure im miitterlichen Blut.
Theoretisch reichen 10 ml miitterliches Blut aus, um
daraus das vollstindige kindliche Genom zu rekon-
struieren. Insbesondere gestattet die Analyse, das
Geschlecht, den Rh-Status, die Vaterschaft, sowie
den Nachweis von numerischen oder strukturellen
chromosomalen Abweichungen zu identifizieren.

Der aus Deutschland stammende ,PraenaTest®,
der primir zum Nachweis der Trisomie 21 entwickelt
wurde, nun aber auch in der Diagnostik der Triso-
mien 13 und 18 Anwendung findet, weist eine Ge-
samtdetektionsrate von 98,1% bei einer Falsch-
Positiv-Rate von 0,2% auf. Der Test alleine (ohne die
mit dem Test verbundenen irztlichen Leistungen)
kostet derzeit (in Deutschland) 850 € und ist privat
zu bezahlen.

Mit einer Weiterentwicklung dieser Tests und der
Implementierung einer genom-weiten Analyse f6ta-
ler Nukleinsduren im miitterlichen Blut wiirde ein
Traum der prinatalen Diagnostik in Erfiillung ge-
hen: ein nicht invasiver und zu fast 100% sicherer
Nachweis des kompletten Spektrums an moglichen
genetischen Abweichungen innerhalb des ersten
Trimesters der Schwangerschaft und die daraus ab-
leitbare Entscheidungsgrundlage fiir eine friihzeiti-
ge Abtreibung.

d. Die Kostenfrage

Kommerzielle Unternehmen stehen bereit, dieses
lukrative Ersttrimester-Screening anzubieten. Weil
sich aber nur Begiiterte dieses leisten kénnen, wer-
den frither oder spiter Rufe laut werden, das Verfah-
ren in die 6ffentliche Gesundheitsvorsorge aufzu-
nehmen. Der Mainstream wird die liberale Eugenik
als eine moralische Pflicht fiir Frauen darstellen -
und ihre Durchftihrung als Pflicht des staatlichen
Gesundheitstrigers.

Oft wird unterschwellig damit argumentiert, dass
ein teurer Test, der aber schlieglich einen Pflegefall
verhindern kann, letztlich billiger sei und deshalb
von offentlichen Tragern bezahlt werden sollte. Die-



se Rechnung beruht aber auf falschen Vorgaben.
Abgesehen davon, dass ein nicht unbetrichtlicher
Teil der als pathologisch geltenden Abweichungen
sich klinisch kaum bemerkbar macht und zudem ein
Teil der betroffenen Embryonen auf natiirliche Wei-
se durch Fehlgeburt ausgelesen wird, sind zahlreiche
Menschen beispielsweise mit Trisomie 21 sehr gut in
die Gesellschaft integriert.

IV. Ethische Probleme

Die Prinatale Diagnostik stellt grundsitzlich ei-
nen Fortschritt in der Medizin dar. Allerdings wirft
sie auch zahlreiche ethische Probleme auf. Sie birgt
viele Herausforderungen fiir Schwangere und Paare,
die ihnen hiufig nicht bewusst werden. PND sollte in
erster Linie dem Leben des Embryos dienen. Eine
Verwendung der Diagnostik als Selektionsverfahren,
das im Falle von Behinderung, Krankheit oder uner-
wiinschten Eigenschaften zur Tétung des Embryos
fithrt, wiirde gegen das Lebensrecht, das jedem Emb-
ryo zukommt, verstofen.

Screeninguntersuchungen weisen immer eine ge-
wisse Rate an falsch negativen und falsch positiven
Testergebnissen auf. Falsch positive Resultate verur-
sachen unnétige Angste der Schwangeren und
fithren im schlimmsten Fall zur (rechtlich nicht
weiter verfolgten) Abtreibung eines gesunden
Kindes. Fiir falsch negative Resultate wird der
betreuende Arzt zur Verantwortung gezogen und
haftbar gemacht.

Der beratende Arzt sieht sich somit in der Wahr-
nehmung seiner Aufklirungspflicht einem gewissen
Dilemma ausgesetzt: Seine Informationen tragen
womboglich dazu bei, dass die Mutter sich gegen die
Geburt ihres kranken oder behinderten Kindes ent-
scheidet. Verschiedene Rechtsprechungen haben
Arzte in ihrem Auftrag als Vertrauens- und Begleit-
personen von schwangeren Frauen zunehmend ver-
unsichert. Die Angst vor einer Strafrechtshaftung
sowie vor Schadenersatzforderungen bei fehlender
oder fehlerhafter prinataler Diagnostik macht Arzte
zunehmend dazu bereit, Schwangeren im Zweifels-
fall weiterfiihrende invasive Untersuchungen anzu-
raten und sich eine Ablehnung solcher im Reversver-
fahren bestitigen zu lassen. Der Arzt wandelt sich
vom drztlichen Begleiter in der Schwangerschaft
zum Garanten fiir ein gesundes Kind.

Doch darf kein Arzt jemals eine direkte Tétung ei-
nes ungeborenen Kindes durch Abtreibung durch-
fithren oder sie unterstiitzen. Er wird auf der Grund-
lage seiner drztlichen Aufklirungspflicht umfassend
informieren, schwangeren Frauen in Not zur Seite
stehen, dabei zur Annahme des Kindes ermutigen

und auf das Angebot weiterer Beratungs- und Hilfe-
leistungen fiir Mutter und Kind verweisen.

Die Diktion der Prinatalmedizin ldsst eine grund-
sitzliche Anderung der irztlichen Berufsethik er-
kennen. Aufgrund der weit verbreiteten Praxis des
Schwangerschaftsabbruchs fehlt die eindeutige drzt-
liche Verpflichtung gegeniiber dem Wohl der Mutter
und dem Lebensrecht des Ungeborenen. Diese um-
fasst auch, dass Diagnosen nicht um des Diagnosti-
zierens willen gestellt werden, sondern um dem Pa-
tienten - dem geborenen genauso wie dem ungebo-
renen - mit medizinischem Kénnen beizustehen.

Eine eingehende Beratung mit angemessener In-
formation vor Durchfiihrung einer Prinataldiagnos-
tik wire sicher hilfreich, um spitere Entscheidungs-
konflikte zu erleichtern. Dies in der besonderen Si-
tuation einer Schwangerschaft tatsichlich umzuset-
zen, stellt wegen der Anforderungen an einen ,ver-
antwortungsvollen Umgang“ mit der Schwanger-
schaft und der selbstverstindlichen Einbindung der
PND in die Schwangerenvorsorge eine besondere
Schwierigkeit dar.

Die Einfithrung des Schwangeren-Screenings hat
indirekt einer vorgeburtlichen Eugenik Vorschub
geleistet. Letztendlich wird in einer negativen Selek-
tion versucht, jedes missgebildete Kind zu erfassen.
Die ,Therapie“ besteht meist im Abbruch der
Schwangerschaft, also in der T6tung des Kindes. Die
Beschrinkung der prinatalen Diagnostik auf Fille,
die eine echte therapeutische Konsequenz nach sich
ziehen, wiirde dieser Eugenik wirksam einen Riegel
vorschieben.
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