Pranataldiagnostik

Text Sarah Schelp
Foto Thomas Meyer

Seit fast einem Jahr ist der PraenaTest

auf dem Markt - eine neue Blutunter-
suchung, mit der sich frUh und risikoarm
genetische Veranderungen beim Embryo
nachweisen lassen. Fluch oder Segen?
FUnf Menschen schildern ihre Erfahrungen.

Kaum ein Wunsch ist unter werdenden Eltern
so verbreitet wie der, ein gesundes Kind zu
bekommen. So ist die Prinataldiagnostik in
einer Dynamik aus Angebot und Nachfrage
lingst Teil der Schwangerenvorsorge gewor-
den, seit August 2012 erweitert um eine um-
strittene Blutuntersuchung: den PraenaTest.
Sehr begriiflenswert, sagen die einen tiber
den Test, weil sich damit Fruchtwasserunter-
suchungen vermeiden liefen, die zur Fehlge-
burt fithren kénnen. Eine ,Rasterfahndung®
mit dem Ziel des Schwangerschaftsabbruchs,
kritisieren die anderen, welche die genetische
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und informationelle Selbstbestimmung des
Kindes schon gefihrde, bevor es geboren
worden sei.

Die Wellen schlagen hoch in einer ethi-
schen Debatte, in der es auch um das Recht
auf Nichtwissen geht, um Grenzsetzung in
einer Zeit zunehmender Machbarkeit. Sie
wird gefiithrt im Spannungsfeld sich tiber-
schlagender Entwicklungen in der Human-
genetik, mit denen der gesellschaftliche Dis-
kurs schon lange nicht mehr Schritt halten
kann. ,Umfinglicher und niederschwelli-
ger“ werde die Prinataldiagnostik durch den

PraenaTest, gibt auch der Deutsche Ethikrat
in seiner aktuellen Stellungnahme zur Gen-
diagnostik zu bedenken.

Der Ethikrat empfiehit, eine Testung nur bei
erhohtem Risiko fiir eine genetische Storung
zu erlauben, verkniipft mit differenzierter
Ultraschalldiagnostik und umfassender Be-
ratung — damit werdende Eltern so genau
wie moglich einschitzen konnten, wofiir und
wogegen sie sich entscheiden. Schliefilich sei
davon meist noch jemand Drittes betroffen:
das Ungeborene. o



Der PraenaTest kann drei Chromosomen-
storungen nachweisen: die Trisomien 21,
18 und 13. Man gewinnt dazu Blut aus der
Armvene der Mutter, das bei uns im Labor
aufgearbeitet wird. Das dauert etwa zwei
Wochen. Sehen wir ein iiberzihliges Chro-
mosom beim Kind, weist das mit einer
Wahrscheinlichkeit von tiber 99 Prozent auf
eine Trisomie hin. Das Ergebnis tibermitteln
wir dem Arzt, der das weitere Vorgehen mit
der Mutter bespricht. Ein auffilliger Praena-
Test muss unbedingt mit einer Fruchtwasser-
untersuchung bestitigt werden, weil er in
sehr seltenen Fillen auch falsch positiv sein
kann — also eine Trisomie anzeigt, obwohl
ein normaler Chromosomensatz vorliegt.

Der Test ist nicht fiir jede Frau sinnvoll.
Wir empfehlen ihn zum Beispiel fiir Schwan-
gere tiber 35 Jahre und solche, bei denen sich
im  Ersttrimester-Screening eine erhohte
Wahrscheinlichkeit fir eine Trisomie erge-
ben hat. Er kann nicht bei Mehrlingsschwan-
gerschaften eingesetzt werden und seltene
Trisomie-Formen nicht nachweisen.

Ist der PraenaTest unauffillig, liegt mit
hoher Wahrscheinlichkeit keine Trisomie 21,
18 oder 13 vor. Es konnen aber viele andere
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Entwicklungsstorungen vorkommen, wes-
halb der weitere Schwangerschaftsverlauf
drztlich engmaschig begleitet werden sollte.

Bislang haben in unserem Vertriebsgebiet
etwa 3000 Frauen den PraenaTest machen
lassen. Unser Labor wird nicht iiberrollt, was
wir darauf zuriickfiihren, dass die Arzte den
Test verantwortungsvoll einsetzen.

Ich kenne die Kritik, die am PraenaTest
geiibt wird. Wir haben sie intern ausgiebig
diskutiert, allerdings erschliefit sich uns
nicht, warum der Test dafiir ausschlagge-
bend sein soll, dass weniger Kinder mit
Down-Syndrom zur Welt kommen. Es gibt ja
bereits Methoden, um eine Trisomie 21 fest-
zustellen. Wir bieten lediglich eine schonen-
dere Behandlung der Mutter und des Unge-
borenen an.

Die Hemmschwelle fiir eine Untersuchung
wird durch den PraenaTest herabgesetzt, und
das ist auch das Ziel: dass wir eine risikoarme
Methode anbieten. Der Test ist aber keine
Entscheidungshilfe fiir oder gegen die Fort-
setzung einer Schwangerschaft.

Ich verstehe die Sorge, dass mit dem
PraenaTest eines Tages auch alle moglichen

anderen Verinderungen im Erbgut nachge-
wiesen werden konnten. Ich wiirde auf jeden
Fall Grenzen ziehen und kann es auch als
Wissenschaftlerin in keiner Weise vertreten,
dass man versucht, alles zu entschliisseln,
erst recht nicht, um daraus Entscheidungen
herzuleiten fiir eine schwangere Frau. In
Deutschland gibt es da zum Gliick eine strik-
te Begrenzung durch den Gesetzgeber.

Den PraenaTest zwangsldufig aus der all-
gemeinen Schwangerenvorsorge herauszu-
halten, halte ich aber nicht fiir richtig. Bevor
eine solche Untersuchung einem breiteren
Personenkreis zugute kommen kann, muss
sie sich als sehr zuverldssig erwiesen haben.
Das wiirde voraussetzen, dass man disku-
tiert, inwiefern das eine Kassenleistung sein
kann. Bis dahin ist es noch ein weiter Weg.

Einer schwangeren Freundin mit erhoh-
tem Risiko fiir eine Trisomie wiirde ich zum
Test raten, wenn ich wiisste, dass es fir sie
wichtig ist, das abzukldren, weil sie Angst hat,
mit dieser Lebenssituation nicht zurecht zu
kommen. Eine schwangere Frau, die von sich
aus weif3, dass sie mit jeder Situation leben
kann, und sich einfach freut, schwanger zu
sein — die muss den Test nicht machen. <
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Professor Jeanne
Nicklas-Faust,

Arztin und Bundesgeschéftsfiihrerin der

Bundesvereinigung Lebenshilfe e. V., Berlin

Ich stehe der Pranataldiagnostik kritisch ge-
geniiber, weil sie die Machbarkeit eines ge-
sunden Kindes suggeriert und auf die geziel-
te Suche nach Behinderungen setzt. Dabei
verbreitet sie bei vielen Frauen mit unklaren
Befunden Angst, ohne dass es dafiir einen
Grund gibt. Auch fehlt eine angemessene
Aufklirung iiber das Leben mit einem be-
hinderten Kind, das zwar anstrengend, aber
sonst ganz normal und gliicklich sein kann.

Ich nehme zwei Trends wahr. Auf der ei-
nen Seite den PraenaTest, aus meiner Sicht
der Weg zu einer selbstverstindlichen und
flichendeckenden Prinataldiagnostik. Auf
der anderen Seite eine kritische Auseinan-
dersetzung, in deren Rahmen Eltern sich ge-
gen Prinataldiagnostik oder auch bewusst
fiir ein Kind mit Behinderung entscheiden.
Trotzdem ist es fiir Familien mit behinderten
Kindern Realitit, dass sie gefragt werden:
Habt ihr das nicht vorher gewusst? Wobei
mitschwingt: Dann hittet ihr es wohl nicht
bekommen! Darin zeigt sich eine massive
Gefihrdung der Wertschitzung behinderter
Menschen.

Als Mutter einer schwerbehinderten
Tochter méchte ich niemanden verurteilen.
Ich weif3 nicht, wie ich mit der Diagnose ei-
ner Behinderung umgegangen wire: Als im
Ultraschall eine Auffilligkeit bei meiner
Tochter gefunden wurde, war ich ratlos.
Letztlich zeigte sich die Entwicklungsverzo-
gerung dann doch erst nach der Geburt.

Das Hauptproblem ist, dass viele Frauen
in den Strudel der Prinataldiagnostik gera-
ten, ohne eine bewusste Entscheidung dafiir
gefillt zu haben und iiber das Recht auf
Nichtwissen aufgeklart worden zu sein. Die
aktuelle Praxis fiihrt so immer wieder auch
dazu, dass Frauen Kinder mit Down-Syn-
drom abtreiben und sich hinterher fragen,
ob das richtig fiir sie war. Das finde ich
schlimm. Wenn eine Frau eine Abtreibung
haben mochte und der Arzt es mittrigt, sollte
die Entscheidung so sein, dass sie langfristig
gut damit leben kann.

Der Vorteil des PraenaTests liegt darin, dass
die Zahl der Fehlgeburten reduziert wird
und Frauen friih in der Schwangerschaft er-
fahren, ob sie ein behindertes Kind haben
werden. Was ich bitter finde, ist, dass der Test
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sich mit dem Down-Syndrom zurzeit haupt-
sichlich auf eine Behinderung auswirkt, die
sowohl der Mensch, der damit lebt, als auch
seine Familie in der Regel als sehr positiv er-
leben. Es wird oft davon gesprochen, dass der
PraenaTest ein risikofreies Verfahren sei. Fiir
Miitter und nichtbetroffene Kinder vielleicht
— fir Kinder mit Down-Syndrom ist es ein
Hochrisiko-Verfahren. Dabei habe ich Ver-
standnis, wenn man sich ein Leben mit ei-
nem Kind mit Down-Syndrom nicht vorstel-
len kann. Aber dafiir gibt es auch andere
Losungen, iiber die oft gar nicht gesprochen
wird. Man kann das Kind zum Beispiel be-
kommen und in eine Pflegefamilie geben.

Behinderung ist per se nichts Wiinschens-

wertes, aber sie ist eine Form menschlichen
Lebens. Wenn ich versuche, diese Form aus-
zuschliefen, verindere ich etwas — auch im
Eltern-Kind-Verhiltnis. Wenn ich das Ge-
fihl habe, ich kénne mir ein Kind aussuchen,
ist die Unbedingtheit der Annahme weg. Wir
Menschen brauchen aber genau das: akzep-
tiert zu werden, wie auch immer wir sind.

Wenn man als Eltern eine auffillige Diag-
nose beim Ungeborenen erhilt, ist der Blick
erstmal sehr eingeschrinkt. Es ist wichtig,
sich dann Zeit zu geben und den Horizont
wieder zu weiten. So ist die Chance am grofi-
ten, dass man zu einer Entscheidung kommt,
mit der man sein Leben lang gut umgehen
konnen wird.



Dr. Andreas Hagen,

Pranatalmediziner in einem Zentrum fiir Prénataldiagnostik und Humangenetik in Berlin

Anfangs war die Nachfrage nach dem
PraenaTest in unserer Praxis hoch, inzwi-
schen ist sie iberschaubar. Die Patientinnen
wissen nun, dass es klare Vorgaben dafiir gibt,
wann der Test bei uns gemacht wird: nur bei
Auffilligkeiten im Ersttrimester-Screening.

Ein unauffilliger PraenaTest ist keine Ga-
rantie fiir ein gesundes Kind. Ein auffalliger
Test muss immer durch eine Fruchtwasser-
untersuchung bestitigt werden. Das miissen
Paare verstanden haben, bevor sie 1300 Euro
dafiir ausgeben.

Weil es in Deutschland zum Gliick das
Selbstbestimmungsrecht der Frau gibt,
kann eine Schwangere die Entscheidung fiir
oder gegen ein Kind mit Trisomie schon

linger treffen. Jihrlich gibt es viele Schwan-
gerschaften, die durch Fruchtwasserunter-
suchungen verloren gehen, obwohl das Un-
geborene gesund war. Warum also sollte ich
einer Frau mit einem hohen Risiko fiir eine
Trisomie einen risikoarmen Bluttest ver-
wehren?

Meiner Meinung nach ist nicht der Test das
Problem, sondern der gesellschaftliche Um-
gang damit. Es herrscht die Auffassung,
durch einen unkomplizierten Test steige bei
Frauen die Leichtfertigkeit, eine Schwanger-
schaft zu beenden. Die Erfahrung, die ich
persoénlich gemacht habe, ist aber, dass
Schwangere sich mit dieser Entscheidung

sehr schwer tun und jedes Risiko fir das Un-
geborene vermeiden wollen. Es kann sein,
dass der PraenaTest die Hemmschwelle zur
Diagnostik herabsetzen wird, vor allem,
wenn die Kosten sinken oder von der Kran-
kenkasse iibernommen werden sollten.
Letztendlich besteht auch die Gefahr, dass er
irgendwann in der breiten Masse Anwen-
dung findet.

Hier ist der Gesetzgeber gefragt: Der Praena-
Test sollte nur von Schwangeren mit hohem
Risiko angewendet werden diirfen, die sonst
auf eine Fruchtwasseruntersuchung ange-
wiesen wiren. Er sollte nur mit obligatori-
scher Beratung vorher und nachher durch-
gefithrt und nur von Praxen und Zentren
angeboten werden diirfen, die tiber weitrei-
chende Erfahrung in der Prinataldiagnostik
und tiber die Qualifikation zur genetischen
Beratung verfugen.

Die meisten Eltern sind mit einem auffil-
ligen Befund im  Ersttrimester-Screening
tiberfordert. Als Arzt trete ich dann auf die
Bremse, rate ihnen, alles zu iiberschlafen und
noch einmal zu einer genetischen Beratung
in unser Zentrum zu kommen. Wir empfeh-
len immer auch eine psychosoziale Beratung.
Die Erfahrung zeigt, dass es Eltern hilft, je-
manden zu haben, mit dem sie einfach nur
reden konnen, ohne mit Ultraschallbildern
und Zahlen konfrontiert zu werden.

Mir als Prinatalmediziner ist es vor al-
lem wichtig, dass ich nachvollziehen kann,
dass eine Frau genau verstanden hat, worum
es geht und die Prognose des Kindes ein-
schitzen kann. Es kommt darauf an, keine
tiberstiirzten Entscheidungen zu treffen,
sondern die Eltern so vielfiltig wie méglich
zu informieren.

Wenn ich dann erkennen kann, dass die
Frau weif3, wie es steht und sich fiir einen
Abbruch entscheidet, kann ich das mittra-
gen. Ich habe nicht das Recht — das hat auch
nicht die Kirche oder die Politik —, dariiber
zu entscheiden. Die Frau und ihr Partner
miissen mit diesem Kind leben, nicht wir an-
deren.

Wir vermitteln betroffenen Eltern mit ei-
nem auffilligen Befund beim Ungeborenen
auch den Kontakt zu Familien, die Kinder
mit dem jeweiligen Krankheitsbild haben.
Daraufhin gibt es immer wieder werdende
Eltern, die sagen: ,,Wir schaffen das doch, wir
bekommen dieses Kind.“ Das ist dann auch
fiir mich schén zu sehen. <
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Friseurmeisterin, Berlin

Es fing damit an, dass ich zum Ultraschall
gegangen bin und die Nackenfaltenmessung
laut Arzt ,bedenklich® war. Aulerdem war
wenig Fruchtwasser zu erkennen, doch der
Arzt ging nicht weiter darauf ein. Ich habe
mich schlecht beraten gefiihlt, mit Tabellen
und Normwerten, die mir nichts sagten. Zu
dem Zeitpunkt war ich einfach nicht mehr
aufnahmefihig. Der Arzt riet mir erst ein-
mal zu einem giinstigen Bluttest.

Ich kam schockiert aus der Praxis und
habe mich selbst mit Hilfe des Internets in-
formiert. Daraufhin habe ich entschieden,
den PraenaTest durchfiithren zu lassen. Am
selben Tag bin ich wieder in die Praxis ge-
fahren. Ich habe den anderen Test storniert
und mir Blut fiir den PraenaTest abnehmen
lassen.
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In der Broschiire des Herstellers stand, das
Ergebnis wiirde zwei Wochen brauchen. Ich
musste drei Das
schlimm fiir mich, weil ich die Schwanger-

Wochen warten. war
schaft in dieser Zeit nicht geniefSen konnte.
Endlich kam der Anruf, dass mit grof3er Si-
cherheit keine Trisomie vorliege. Ich habe
mich einen Tag lang sehr gefreut.

Am nichsten Tag hatte ich einen Kon-
trolltermin, und der Schrecken ging weiter:
Im Ultraschall war kein Fruchtwasser zu se-
hen. Ich musste ins Krankenhaus, wo festge-
stellt wurde, dass das Kind keine Nieren und
keinen Magen hatte. Der Arzt dort sagte mir,
es gebe zwei Moglichkeiten: entweder einen
Abbruch oder eine normale Entbindung im
neunten Monat, nach der das Kind sofort ge-
storben wire. Angesichts dieser Optionen

war die Entscheidung fiir mich leider ein-
fach. Das Kind bewegte sich im Ultraschall
zu diesem Zeitpunkt bereits nicht mehr, es
lag buchstiblich auf dem Trockenen. Ich
glaube, es hat sich nur noch gequilt.

Ich musste vorher noch zur psychosozia-
len Beratung. Eine Woche spiter hatte ich
dann den Abbruch, in der 17. Schwanger-
schaftswoche. Der psychische Schmerz fiihlte
sich genau so an, als ob ich ein Kind nach der
Geburt verloren hiitte.

Der PraenaTest hat mir in diesem Fall
nicht geholfen. Stattdessen hitte mein Arzt
wegen des geringen Fruchtwassers einen
kurzfristigen Kontrolltermin vereinbaren
miissen, bei dem man die Auffilligkeiten
sofort diagnostiziert hitte. Ich habe noch
einmal mit ihm dariiber gesprochen, und er
hat zugegeben, dass er einen Fehler gemacht
hat. Immerhin das.

Zuerst habe ich gesagt, dass ich auf keinen
Fall ein behindertes Kind bekommen wiirde.
Aber in der Wartezeit auf das Ergebnis des
Tests gab es auch Momente, in denen ich
mich gefragt habe: Warum nicht? Ich glaube
trotzdem, ich hitte eher zum Nein tendiert.
Ich wire alleinerziehend gewesen. Meine El-
tern und Grofeltern wohnen weit weg. Mein
Leben hiitte sich sehr verindern miissen, ich
hitte nicht mehr arbeiten gehen konnen.
Wenn ich iiber ein gutes soziales Netzwerk
verfiigen wiirde, hitte ich eher Giberlegt, es zu
behalten. Wie ich im Endeffekt entscheiden
wiirde, kann ich nicht sagen. Aufgrund mei-
nes Alters habe ich einen gewissen Druck
verspiirt, Pranataldiagnostik machen zu las-
sen. Als werdende Mutter denkt man auch: Je
mehr Tests, die gut verlaufen, desto besser.
Man verdringt das mogliche Schlechte.

Wenn ich noch mal schwanger werden
sollte, wiirde ich zuerst den giinstigen Blut-
test machen lassen, dann so frith wie moglich
die Nackenfaltenmessung und danach wegen
meines Alters wieder den PraenaTest. Natiir-
lich kann trotzdem etwas schiefgehen, die
Nabelschnur kann sich um den Hals wickeln,
und auch nach der Geburt kann viel gesche-
hen. Aber das sind Bausteine, die mir eine
kleine Sicherheit geben wiirden.

Ich bin nach dem Abbruch weiter in die
psychosoziale Beratung gegangen. Eigentlich
war ich immer der Typ, der Schicksalsschlage
ignoriert und weitermacht. Jetzt finde ich es

sehr gut, dass ich damit nicht alleingelassen
wurde. &
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Christine Schirmer,

Sozialarbeiterin und Schwangerschaftskonfliktberaterin in Berlin, Mutter des siebenjdhrigen Daniel, der das Down-Syndrom hat

Wir haben im siebten Monat eine Frucht-
wasseruntersuchung gemacht, weil Fliissig-
keit in Daniels Brust war. Ich war nicht zur
Nackenfaltenmessung gegangen, weil mich
solche Untersuchungen eher verunsichern
als entlasten. Aber als in der Feindiagnostik
klar wurde, dass da etwas nicht ,,normal® ist,
wollte ich wissen, was.

Als die Diagnose , Trisomie 21 feststand,
war ich schockiert. Ich habe mir gewtinscht,
dass sich die Schwangerschaft von allein ver-
abschiedet, damit ich keine Entscheidung
treffen muss. Das finde ich heute absurd, wo
ich weif3, wie schon das Leben mit Daniel ist.

Ich habe mir damals psychosoziale Bera-
tung gesucht, damit ich meinen Weg wieder-
finde. Aus medizinischer Indikation hitte ich
mich fiir einen Abbruch entscheiden kon-
nen, das war bei uns familidr auch im Ge-
spriach. Wir haben uns dann gemeinsam ent-
schieden, Daniel zu kriegen. Es war unklar,
ob er die Geburt iiberlebt. Insofern hat die
Prinataldiagnostik ihm erst zum Leben ver-
holfen — ich hitte sonst nicht in einem Kran-
kenhaus mit Intensivstation entbunden.

Trotzdem habe ich grofles Verstindnis da-
fiir, wenn Eltern sich anders entscheiden. Mit
einem behinderten Kind muss man mit vie-
len Hiirden kidmpfen. Es gibt so viele Stellen,

wo man bevormundet wird, wo man sich
plotzlich selbst behandelt fihlt, als sei man
behindert. Man braucht eine Menge Res-
sourcen, um das durchstehen zu kénnen.
Wenn Eltern wissen, dass sie die nicht haben,
ist das nicht der Punkt, wo ich die Welt ver-
indern wiirde. Stattdessen wire es schon,
wenn Familien mit behinderten Kindern von
Behorden und Krankenkassen das Bendtigte
gleich bekommen wiirden und nicht erst
nach einem Widerspruch; wenn es fiir sie
mehr Hilfen geben wiirde.

Ich stehe der Prénataldiagnostik trotz unse-
rer guten Erfahrung ambivalent gegeniiber,
weil sie Verunsicherung mit sich bringt und
zu selten auf mogliche Konsequenzen und
das Recht auf Nichtwissen hingewiesen wird.
Und ab wann ist ein Befund so auffillig, dass
ich mir ein Kind damit nicht zutraue? Je we-
niger auffillige Kinder zur Welt kommen,
desto auffilliger werden bislang noch ,nor-
male“ Befunde. Ich mochte das nicht nur
den Prinatalmedizinern in die Schuhe schie-
ben. Eine der hiufigsten Aussagen werden-
der Eltern in der Schwangerenkonflikt-
beratung ist: ,,Hauptsache gesund.“ Damit
meinen sie: ,Hauptsache nicht behindert.”
Wenn es durch den PraenaTest weniger Fehl-

geburten gibt, kann man sagen: Das ist ein
Erfolg, man sollte ihn einsetzen. Aber wenn
das Geld, das in der Forschung fiir solche
Tests steckt, in das Leben der Kinder inves-
tiert wiirde, wire der Alltag leichter. Diese
wirtschaftliche Einseitigkeit zum Vermeiden
des Besonderen erscheint mir absurd.

Die Hiirde, eine Fruchtwasseruntersu-
chung zu machen, ist relativ hoch. Beim
PraenaTest ist es viel einfacher, sich darauf
einzulassen. Ich befiirchte, dass unter dem
Deckmintelchen, die Eltern zu entlasten, der
Perfektionsdruck wichst, alle diagnostischen
Mittel zu nutzen und sich im Zweifel gegen
eine Schwangerschaft zu entscheiden.

Als Beraterin erlebe ich oft diesen Druck
Richtung Abbruch bei einer an sich ge-
wiinschten Schwangerschaft. Es ist nachvoll-
ziehbar, aber tragisch, dass die Eltern in dem
Moment nicht wissen kénnen, wie wunder-
bar das Leben mit einem behinderten Kind
oft ist. Ich wiinschte, behinderte Menschen
wiren sichtbarer in unserem Alltag, damit
alle das selbst sehen konnten. Den Perfekti-
onierungshype kann man keiner einzelnen
werdenden Mutter vorwerfen. Aber wir als
Gesellschaft miissten eigentlich in eine ande-
re Richtung gehen wollen. &
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