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Informationspapier zur nicht invasiven Pranataldiagnostik (NIPD)

Wo gilt es die Grenze zu ziehen?

Die medizinische Mdglichkeit einer nicht invasiven genetischen Pranataldiagnostik
stellt unsere Gesellschaft vor fundamentale ethische Fragestellungen. Hiertiber wird
der Deutsche Bundestag in 2019 beraten. Dabei geht es um viel mehr als die Frage,
ob die gesetzlichen Krankenkassen die Bezahlung einer neuen Untersuchungs-
methode in der Zukunft Ubernehmen sollen.

Wie kdnnen das Recht auf Selbstbestimmung und der Schutz menschlichen Lebens
ermoglicht und miteinander in Einklang gebracht werden? Kann dieser medizinische
Fortschritt dazu beitragen, Fehlgeburten zu verhindern? Bedeutet er den Schritt in
eine Gesellschaft, die menschliches Leben mit einer Behinderung auf grundlegende
Weise diskriminiert, einer Selektion Vorschub leistet? Darf man Schwangeren Unter-
suchungen verwehren, die ihnen ermdglichen mehr tUber die Gesundheit ihres Kin-
des in Erfahrung zu bringen? Wie kann das Recht auf Nichtwissen in der Praxis ge-
wahrt werden? Wie begreifbar kann Aufklarung sein, wenn es um Wabhrscheinlichkei-
ten geht? Erweckt eine genetische Diagnostik auf Grund ihres Namens bereits einen
unfehlbaren Anschein?

Der Paritatische Wohlfahrtsverband bildet das gemeinsame Dach von tber 10.500
rechtlich selbstandigen Organisationen mit vielfaltigen Schwerpunkten und Positio-
nen. Hierzu gehoren insbesondere solche, die sich fur die Rechte von Menschen mit
Behinderungen einsetzen und Beratungseinrichtungen, die sich fir die Selbstbe-
stimmung von Schwangeren und deren Partnern stark machen. Dieses Papier be-
zieht keine Position. Es trifft keine Aussage dartber, wo in Hinblick auf vorgeburtliche
Bluttests eine Grenze gezogen werden sollte. Um die bevorstehende gesellschatftli-
che und parlamentarische Debatte zu unterstitzen und zu starken, stellt es Informa-
tionen bereit, beleuchtet unterschiedliche Aspekte.



Wie kdnnte dieser Test beeinflussen, wie mit Menschen mit Behinderungen in
unserer Gesellschaft umgegangen wird?

,Die Moglichkeit, behindertes Leben vorgeburtlich zu beenden, konnte sich negativ
auf die Bemuhungen auswirken, die Gleichstellung von Menschen mit Behinderun-
gen umfassend zu realisieren, fur sie tatsachlich gleiche Lebenschancen her- und
sicherzustellen und die Sorge fur sie nicht auf individuelle bzw. familiare Verantwor-
tung zu verweisen“ (Ethikrat 2003, S. 93).

Zuganglichkeit des vorgeburtlichen Bluttests in Deutschland

Seit 2012 haben Schwangere in Deutschland die Mdglichkeit einen Bluttest in An-
spruch zu nehmen, der das Risiko autosomaler Trisomien bestimmt (Schéafers 2017).
Dieser Test wird in der Regel nicht von den gesetzlichen Krankenkassen bezahilt.
Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) hat sich tber mehrere Jahre mit der Un-
tersuchungsmethode befasst. Eine zunachst geplante Erprobung wurde 2016 ruhend
gestellt. Gleichzeitig wurde ein Bewertungsverfahren eingeleitet, um die diagnosti-
schen Eigenschaften der nicht invasiven Pranataldiagnostik (NIPD) im Vergleich zur
invasiven Biopsie der Plazenta bzw. der Fruchtwasseruntersuchung zu messen (G-
BA 2016). Diese invasiven Verfahren ,bergen ein Fehlgeburtsrisiko von 0,5 bis 1
Prozent® (Ethikrat 2013, S.63). Im Rahmen des durch den G-BA eingeleiteten Ver-
fahrens hat das Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen
(IQWIG) in 2018 einen Abschlussbericht tiber die nicht invasive Pranataldiagnostik
veroffentlicht (IQWIG 2018). Zwischenzeitlich hat der G-BA sein Bewertungsverfah-
ren fortgesetzt. Am 22. Marz 2019 hat er ein Stellungnahmeverfahren eingeleitet (G-
BA 2019). Der vom G-BA vorgelegte Beschlusstext sieht vor, eine nicht invasive
Pranataldiagnistik fir die autosomalen Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines moleku-
largenetischen Tests (NIPT) fur die Anwendung bei Risikoschwangerschaften im
Rahmen der Mutterschafts-Richtlinien aufzunehmen.

Wie hat das IQWIiG die NIPD bewertet?

Das IQWiIG gibt an, dass die Sensitivitat der NIPD fir Trisomie 21 zwischen 99,13
Prozent und 99,95 Prozent liegt. Diese Betrachtungsweise lasst allerdings die Test-
versager auf3en vor, bei denen der Test zu keinem Ergebnis gefluhrt hat. Der Bericht
weist daraufhin, dass 17 der 22 herangezogenen Studien ,ein hohes Verzerrungspo-
tential haben® (IQWiG 2018, S. 22). In Hinblick auf Trisomie 13 und Trisomie 18
konnte keine robuste Schatzung vorgenommen werden.

Ulla Schmidt, Bundesvorsitzende der Lebenshilfe du3erte sich nach Verdoffentlichung
des Berichtes in Hinblick auf falsch positive Testergebnisse und die damit einherge-
hende Problematik des Bluttests: ,Danach ist das positive Testergebnis bei bis zu 18
Prozent der Frauen falsch — sie erwarten gar kein Kind mit Down-Syndrom* (Arzte-
blatt 2018).

Der Deutsche Ethikrat hat 2013 die Problematik der falsch positiven Testergebnisse
wie folgt veranschaulicht: ,Geht man von 30.000 schwangeren Frauen (...) aus, die
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alle einen nichtinvasiven Test auf Trisomie 21 mit einer Falsch-Positiv-Rate von 0,3
Prozent in Anspruch nehmen, erwartet man neben 300 tatsachlich von einer Triso-
mie 21 betroffenen Schwangerschaften (1 Prozent von 30.000), zusatzlich 89 falsch
positiv getestete Féalle unter den verbleibenden 29.700 nicht betroffenen Schwanger-
schaften (0,3 Prozent von 29.700). Von insgesamt 389 Testergebnissen, die auf eine
Trisomie 21 hindeuten, waren in diesem Beispiel fast ein Viertel falsch positiv‘ (Ethik-
rat 2013, S. 65).

Inanspruchnahme des Tests

Personen, die sich dafur entscheiden, diesen Test in Anspruch zu nehmen, zahlen
zwischen 200 und 300 Euro fur den Test. Hinzu kommen Kosten fiur die Blutentnah-
me, eine Ultraschalluntersuchung und eine humangenetische Beratung. Die Kosten
hierfir betragen nach GOA circa 150 Euro (2,3 facher Satz). Dies fiihrt dazu, dass er
aus finanziellen Grinden nicht allen Schwangeren zuganglich ist. Auf diese Weise
besteht kein gleichberechtigter Zugang zu medizinischem Fortschritt und diagnosti-
schen Moglichkeiten unabhéngig vom Einkommen. Auswertungen des IQWIiG, zur
Qualitatssicherung in der Geburtshilfe, verraten den Anteil der Schwangeren, die ei-
ne nicht invasive prépartale Gendiagnostik in Deutschland in Anspruch genommen
haben. Dies waren in 2015 9,34 Prozent aller Schwangeren und in 2016 12,83 Pro-
zent aller Schwangeren (IQTIG 2016, S. 72; IQTIG 2017, S. 56).

Welche Rolle spielt die Aufklarung, wenn der Test in Anspruch genommen
wird?

Gemal 8§ 15 des Gendiagnostikgesetzes darf eine vorgeburtliche genetische Unter-
suchung nur nach einer arztlichen humangenetischen Beratung beauftragt werden.
Eine ebensolche Beratung hat dartiber hinaus bei Vorliegen der Testergebnisse zu
erfolgen. Die Schwangere ist auRerdem auf ihren Beratungsanspruch gemaf § 2 des
Schwangerenkonfliktgesetzes hinzuweisen. Der gesetzlich verpflichtenden human-
genetischen Beratung kommt eine besondere Rolle dabei zu, dass Schwangere und
ihre Partner die Moéglichkeiten und Begrenzungen des Testes verstehen, um flr sich
eine informierte Entscheidung dartber treffen zu kdnnen, ob Sie diesen in Anspruch
nehmen wollen oder nicht. Darber hinaus sind Informationsmaterialien und weitere
Beratungsangebote und -einrichtungen fir Schwangere von besonderer Bedeutung,
um ihnen Antworten auf ihre Fragen zu liefern.

Findet in anderen Landern der Test bei nahezu allen Schwangeren Anwen-
dung?

,In allen Gesundheitssystemen, in denen die Einfuhrung der NIPD diskutiert wird,
wird ein primares Screening aller Schwangeren abgelehnt, so dass in der Regel eine
NIPD erst nach einem Erst-Trimester-Screening oder Zweit-Trimester-Screening (...)
durchgefuhrt wird“ (G-BA 20164, S. 12). Hierbei gilt es zu bedenken, dass das Erst-
Trimester-Screening (ETS) in Deutschland ebenfalls keine Kassenleistung ist. Zu
einem ETS kdnnen eine Nackenfaltenmessung, Ultraschalluntersuchungen und ein

Bluttest, der Proteine im Blut analysiert, gehoren. ,Der Ersttrimestertest ermittelt aus
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mehreren Werten einen rein statistischen Risikowert fir das Vorliegen bestimmter
zahlenméaRiger Chromosomenstérungen beim Kind; es handelt sich dabei also nicht
um eine Diagnose® (Pro Familia 2019a).

Wie wird die Genauigkeit des Erst-Trimester-Screenings bewertet?

,Wenn eine Trisomie 21 vorliegt, zeigt der Ersttrimester-Test in 80 bis 90 Prozent der
Falle ein auffalliges Ergebnis an. (...) Der Ersttrimester-Test zeigt bei finf von 100
Frauen ein (falsches) aufféalliges Ergebnis an, obwohl keine Trisomie 21 vorliegt” (Pro
Familia 2019b, S. 19).

Aspekt der Risikoschwangerschaft

Arztinnen und Arzte beurteilen anhand mehrerer Kriterien, ob sie die Schwanger-
schaft einer Frau als eine Risikoschwangerschaft einstufen oder nicht. Hierbei wer-
den insbesondere der Gesundheitszustand der Mutter, das Alter, die Anzahl der Kin-
der, die Tatsache ob es sich um eine Mehrlingsschwangerschaft handelt und Ergeb-
nisse medizinischer Untersuchungen beriicksichtigt (G-BA 2016b, S.9). In Deutsch-
land gilt etwa jede dritte Schwangerschaft als Risikoschwangerschaft. Vor dem Hin-
tergrund der gesellschaftlichen Entwicklung, dass das durchschnittliche Alter von
Frauen bei der Geburt ihres ersten Kindes ansteigt und der medizinische Fortschritt
zunimmt, gibt es Experten, die hinterfragen, ob méglicherweise zu haufig eine
Schwangerschaft als risikohaft eingestuft wird (Rupprecht et al 2018, S. 14; Langer
et at 2018, S. 79f).

Gibt es Zahlen dazu, wie sich die Geburtenrate von Kindern mit Down-Syndrom
in LAndern entwickelt hat, in denen eine nicht invasive Pranataldiagnostik ein-
gefuhrt wurde?

Es gibt Zahlen zur Entwicklung der Geburtenrate von Kindern mit Down-Syndrom
nach einer nationalen Einfiihrung des Erst-Trimester-Screenings in Danemark.
,Nachdem das Land im Jahr 2004 Trisomie-21-Tests kostenlos verfiigbar machte,
sank die Zahl an Neugeborenen mit Downsyndrom innerhalb eines Jahres von etwa
55 bis 65 pro Jahr auf rund 30. Inzwischen hat sich die Zahl der Geburten stabilisiert,
Déanemark registriert nun 22 bis 35 Neugeborene mit Downsyndrom pro Jahr* (Krop-
lin/Oerding 2018).

Was gilt es bei einer Abwégung zwischen den Chancen und Risiken der NIPD
zu bedenken?

Es sollte berticksichtigt werden, dass der vorgeburtliche Bluttest zu einem frihen
Zeitpunkt der Schwangerschaft (ab der 10. Woche) zum Einsatz kommen kann. Es
ist schwer vorherzusagen, wie sich eine umfangreichere Verflugbarkeit der NIPD letz-
ten Endes auf die Inanspruchnahme invasiver Pranataldiagnostik auswirken wird.
Das IQWIiG kommt in seiner Bewertung zu dem Schluss: ,,... es kann nicht notwendi-
gerweise von einer Verringerung der invasiven Untersuchungen im Vergleich zum
Status quo ausgegangen werden® (IQWIG 2018, S. 22).

4



Schlussbemerkung

Unabhangig davon, zu welchem Ergebnis man individuell, als Partei, Organisation
oder Interessenvertretung kommt, darf die gesamtgesellschaftliche Dimension der
bevorstehenden Entscheidung nicht aul3er Acht bleiben. Unsere Gesellschaft bedarf
der Bereitschaft die Vielfalt des menschlichen Lebens anzuerkennen und darauf auf-
bauend, Inklusion als handlungsleitendes Prinzip mit Leben zu flllen. Das bedeutet,
allen Menschen in Deutschland unabhangig von ihren besonderen Merkmalen Zu-
gang zu und Teilhabe an allen Bereichen des gesellschaftlichen Lebens zu ermdgli-
chen. Nur auf dieser Basis und einer qualifizierten, ergebnisoffenen Beratung kénnen
sich werdende Eltern eigenverantwortlich und selbstbestimmt fir oder gegen prana-
taldiagnostische Verfahren entscheiden.
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