Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik (IQWIG)

Stellungnahmen

Stellungnahme der Deutschen Gesellschatft fiir Hebammenwissenschaft e.V.

29. Mai 2020

Die vom Institut fiir Qualitdt und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen
(IQWIG) erstellte Versicherteninformation hat zum Ziel, ,Frauen und
Paare [...] Uber die in Deutschland bestehenden Mdglichkeiten der
Pranataldiagnostik zu informieren und damit in ihrer selbstbestimmten
Entscheidung zu unterstiitzen“ [3 S.1]. Diese Versicherteninformation
besteht aus einem Flyer, der einen Uberblick iiber verschiedene
Méglichkeiten der Pranataldiagnostik gibt, und einer Broschiire zu nicht
invasiven Pranataltests (NIPT). In der Broschiire werden kurz die Triso-
mien 13, 18 und 21, auf deren Vorliegen hin der NIPT testet, erlautert.
Es wird die Haufigkeit von Trisomien in Abhangigkeit des maternalen

Alters dargestellt, gefolgt von einer Beschreibung der Art der Unter-
suchung und der Bedeutung der Ergebnisse. Eine Doppelseite ist der
Entscheidungsfindung gewidmet. Zuletzt sind pranataldiagnostische
Untersuchungen auf einer Zeitleiste dargestellt.

Die DGHWi empfiehlt, diese Informationsmaterialien zur Entschei-
dungsfindung zur Inanspruchnahme von Prénataldiagnostik (PND)
grundlegend zu Uberarbeiten.

Die Betonung von Freiwilligkeit und Selbstbestimmung lasst die
Nutzer*innen, ihre Partnerinnen und Angehdrigen mit den ethischen
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Stellungnahmen

Konflikten und Dilemmata, die durch PND entstehen konnen, allein. Auf
die vielfaltigen Beratungs-, Hilfs- und Unterstlitzungsangebote, die
Entscheidungsprozesse vor, nach und wahrend PND professionell
begleiten sollten, wird nicht ausreichend verwiesen. Es scheint unklar,
wie genau die Broschire eingesetzt werden soll. Nicht zuletzt ist das
methodische Vorgehen bei der Erstellung der Broschire nicht nachvoll-
ziehbar. Es ist unklar, welche Inhalte auf welche Weise fiir Broschiire
und Flyer erarbeitet wurden.

Die in der Broschiire formulierten Inhalte sind nicht so neutral dar-
gestellt wie beabsichtigt. Die Darstellung von ,Kindern mit* Trisomie 13,
18 und 21 ist tendenziés und defizitorientiert [3: S. 6: ,brauchen viel
Unterstiitzung®, ,schweren Herzfehler®, ,geistig immer stark behindert",
,Starke geistige Behinderung®]. Das mag nicht zuletzt auch daran
liegen, dass Menschen mit Down-Syndrom und Eltern von Kindern mit
Trisomien nicht in die Entwicklung der Broschiire einbezogen wurden.

Durchgehend wird betont, dass es allein die Entscheidung der Schwan-
geren sei (und nur diese wird in der Broschire direkt angesprochen),
einen NIPT in Anspruch zu nehmen. Sozialwissenschaftliche Forschung
zu reproduktiven Technologien wie den NIPTs zeigt jedoch seit Jahr-
zehnten, dass diese Teil von komplexen politischen, kulturellen,
wirtschaftlichen und immer auch gesamtgesellschaftlichen Zusammen-
hangen und Entwicklungen sind. Gerade in Bezug auf die Inanspruch-
nahme von NIPT besteht ein hoher sozialer Druck fiir Schwangere
(Paare, Familien), da keine eingriffsbedingten Risiken bestehen
[1:S. 671].

Nicht zuletzt werden die fiir die Marktforschung typischen, individualisti-
schen und autonomiebetonten Ansétze der Broschiire — und zwar nicht
nur in Bezug auf die Schwangere, sondern auch auf Menschen mit
sogenannten Behinderungen und Eltern, die mit einem Kind mit
Trisomie leben — diesen Komplexitaten nicht gerecht. Zu diesen Kom-
plexitdten gehort auch, dass Schwangerschaftsabbriiche als Konflikte
bereits Bestandteil der Entscheidungen im Zusammenhang mit pra-
nataler Diagnostik sind, so dass es nicht ausreichend ist, sie ,kurz anzu-
sprechen’, wie im Vorbericht geschildert [3: S. 11]. Die Handlungsoption
der Fortsetzung der Schwangerschaft und palliativen Begleitung eines
Kindes mit einer Trisomie 13 oder 18 fehlt ganzlich in der Broschiire, so
dass der (nicht ausreichend thematisierte) Schwangerschaftsabbruch
als einzige Option aufgezeigt wird.

Die Herausforderung, die einzelnen Facetten des NIPT — die mdglichen
Konsequenzen prénataldiagnostischer Untersuchungen, die Haufigkeit
von Trisomien in Abhéngigkeit vom Lebensalter der Schwangeren, die
Vorgehensweisen beim Ersttrimesterscreening (ETS) und beim NIPT,
die Zuverlassigkeit der Ergebnisse und die grundlegende Problematik
der Entscheidung zur Inanspruchnahme prénataler Diagnostik — mit-
einander zu verknipfen, ist in der Broschtire nicht gelungen. Praktisch
gehoren diese Bereiche jedoch zusammen. Die Abwagung genau die-
ser Dimensionen filhrt zu Spannungen und Konflikten, die adressiert
werden missen. Dies sollte nicht nur in der Broschiire geschehen,
sondern auch auf gesellschaftlicher Ebene. Der gesellschaftspolitische
Diskurs zum Einsatz und Nutzen von pranataldiagnostischen Unter-
suchungen ist bisher nicht ausreichend und nicht breit genug gefiihrt
worden [1: S. 120ff].

Es bleibt durchweg unklar, wie Broschire und Flyer konkret in der
Praxis eingesetzt werden sollen. Wie genau soll die angestrebte
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,Unterstiitzung‘ der arztlichen Beratung durch diese Medien aussehen?
Diese Frage stellt sich insbesondere, da auf das umfassende Netzwerk
qualifizierter psychosozialer Beratung in der Broschiire kaum verwiesen
wird. In ihrem Positionspapier zur Frage der Kassenzulassung von
NIPTs [4] hatte die DGHWi bereits darauf aufmerksam gemacht, dass
psychosoziale Beratung von Beginn an, also noch vor der Anwendung
des NIPTs, konsequent in die arztliche Begleitung einbezogen werden
sollte. Psychosoziale Beratung bietet werdenden Eltern die Mdglichkeit,
die mit der Entscheidung verbundenen Konflikte zu thematisieren und
Grundlagen fiir den eigenen Weg zu erarbeiten. In der vorliegenden
Form lauft die Broschiire Gefahr, diese Beratung eher zu marginali-
sieren als deren Potenzial zu nutzen.

Nicht zuletzt lasst das methodische Vorgehen zur Erstellung und zur
Evaluation des Flyers und der Broschire viele Fragen offen, die wir im
Folgenenden nur kurz benennen kdnnen:

¢ Wie genau werden die aus der Literatur entnommenen
,Erfahrungen, Einstellungen der ,Schwangeren® zum Thema Préa-
nataldiagnostik, insbesondere zur nicht invasiven Prénataldiagnos-
tik* (hier wird also auch nicht differenziert), die aus sehr unterschied-
lichen Settings und Zusammenhangen stammen, in die aufgefiihrten
Entscheidungs-faktoren fiir die Inanspruchnahme von NIPT
[3: S. 5] Gberfihrt, die dann die Grundlage fiir die inhaltliche Aus-
richtung der vorliegenden Info-Broschire darstellt?

+ Wie, auf welcher Grundlage und mit welchen Zielen wurden die ,aus
den qualitativen Studien gewonnenen Informationsbediirfnisse und
ermittelten Sichtweisen und Erfahrungen der Paare bezliglich der
Pranataldiagnostik” [3: S. 8] bei der Erstellung beriicksichtigt?

¢ ,Die Versicherteninformationen haben zum Ziel [...] in angemes-
senem Umfang Uber das Thema Prénataldiagnostik zu informie-
ren* [3: S. 11]. Wie wurde ein angemessener Umfang bestimmt?
Welche Kriterien und Ziele liegen zugrunde?

¢ Wie und nach welchen Kriterien wurden ,weitergehende Informa-
tionsangebote und Beratungsmaglichkeiten® (ebd.) ausgewahlt, auf
die verwiesen wird?

¢ Wie genau wurden diese Instrumente evaluiert? Welche Kriterien
galten und wie wurden diese abgefragt?

Sinnvoll ware es, diese Instrumente in mehreren Durchlaufen zu evalu-
ieren und anzupassen. Der Evaluationsprozess sollte nachvollziehbar
dokumentiert werden. Ein multidisziplindrer und partizipativer Ansatz
erscheint auch hier sinnvoll. Eine quantitative Evaluation kdnnte der
qualitativen folgen.

Zusammenfassend raten wir zu einer grundlegenden Uberarbeitung
von Broschiire und Flyer. Diese beiden Materialien sollten, an einer
offentlichen Forschungsinstitution beheimatet, interdisziplinar entwickelt
werden. Dabei sollten verschiedene Akteur*innen wie z.B. Elternverban-
de, wie Leona e.V., Menschen mit Down Syndrom und Frauen oder
Paare, die eine palliative Geburt oder einen Spéatabbruch erlebt haben,
einbezogen werden.

Im Folgenden kommentieren wir die Inhalte aus Flyer und Broschiire (in
der linken Spalte der Tabelle im Original der Versionen von Februar
2020 enthalten) abschnittsweise und geben konkrete Anregungen zur
Uberarbeitung und gegebenenfalls auch Formulierungsvorschlége.



Flyer zu PND allgemein:

INHALTE

Vorderseite

Liebe Leserin, lieber Leser,

wenn Sie ein Kind erwarten, sind Sie wahrscheinlich voller Vorfreude und hoffen,

dass es ihm gut geht. Diese Hoffnung ist berechtigt: Etwa 97 von 100 Kindern kom-
men gesund zur Welt.

Wahrend der Schwangerschaft werden lhnen viele Untersuchungen angeboten.
Weil sie vor der Geburt stattfinden, werden sie als pranatal bezeichnet.

Wichtig ist: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig. Sie kdnnen selbst entscheiden,
ob und welche Sie in Anspruch nehmen wollen.

Einige sind Standarduntersuchungen. Sie dienen dazu, die Entwicklung des Kindes
zu beobachten und gesundheitliche Probleme zu erkennen.

+ Diese Standarduntersuchungen werden von den gesetzlichen Krankenkassen
bezahlt. Daneben bieten Arztinnen und Arzte zusatzliche Untersuchungen an, die
gezielt bestimmte Fehlbildungen und Behinderungen entdecken sollen.

+ Diese Untersuchungen bezahlen die Krankenkassen nur im Ausnahmefall, zum
Beispiel wenn ein Hinweis auf eine Fehlbildung besteht.

Dieses Faltblatt informiert kurz iiber die haufig angebotenen Untersuchungen und
darber, wo Sie weitere Beratung und Untersttitzung finden konnen.

Wahrend der Schwangerschaft werden Ihnen viele Untersuchungen angeboten.
Weil sie vor der Geburt stattfinden, werden sie als pranatal bezeichnet.

Wichtig ist: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig. Sie kdnnen selbst entscheiden,
ob und welche Sie in Anspruch nehmen wollen.

Einige sind Standard-Untersuchungen. Sie dienen dazu, die Entwicklung des Kindes
zu beobachten und gesundheitliche Probleme zu erkennen. Diese Standard-
Untersuchungen werden von den gesetzlichen Krankenkassen bezahlt.

Daneben bieten Arztinnen und Arzte zusétzliche Untersuchungen an, die gezielt
bestimmte Fehlbildungen und Behinderungen entdecken sollen. Diese Unter-
suchungen bezahlen die Krankenkassen nur im Ausnahmefall, zum Beispiel wenn
ein Hinweis auf eine Fehlbildung besteht.

Dieses Faltblatt informiert kurz iiber die haufig angebotenen Untersuchungen und
darlber, wo Sie weitere Beratung und Untersttitzung finden kénnen.

Innenseite links

Welche Standarduntersuchungen gibt es?

Zu den Standarduntersuchungen gehdren unter anderem das Abtasten des Bauches
und regelmaRige Blutabnahmen. Um die 10., 20. und 30. Schwangerschaftswoche
herum wird jeweils eine Ultraschalluntersuchung zur Kontrolle angeboten. Im Ultra-
schall kdnnen auch Fehlbildungen auffallen. Dann sind weitere Ultraschallunter-
suchungen méglich.

Die Ergebnisse der Standarduntersuchungen werden im Mutterpass eingetragen.

Welche zusétzlichen Untersuchungen gibt es?

Vielleicht bietet Ihre Arztin oder Ihr Arzt Ihnen zusétzliche Untersuchungen wie
Ultraschall oder Bluttests an. Manche kdnnen bestimmte Krankheiten, Fehlbildungen
oder Beeintrachtigungen beim ungeborenen Kind finden. Dazu zahlen beispielsweise
das Down-Syndrom (Trisomie 21) und manche Muskel- und Stoffwechselerkran-
kungen.

Ersttrimester-Screening

Viele Arztinnen und Arzte bieten das sogenannte Ersttrimester-Screening (ETS) an.
Es besteht aus einem Ultraschall und einer Blutabnahme aus der Armvene der Frau.
Beim Ersttrimester-Screening kénnen Hinweise auf einen Herzfehler, offenen Riicken
(Spina bifida) oder eine Fehlbildung der Bauchwand gefunden werden. Zudem kann
das ETS die Wahrscheinlichkeit fur bestimmte Trisomien wie das Down-Syndrom
(Trisomie 21) abschatzen. Die Untersuchung wird zwischen der 10. und 14. Schwan-
gerschaftswoche angeboten. Das ETS wird nicht von den gesetzlichen Kranken-
kassen bezahlt.

Stellungnahmen

KOMMENTARE

,Gut gehen“ und ,gesund” sind zu unspezifisch und driicken nicht aus, worum es hier
eigentlich geht. Dies sollte durchweg genau benannt werden.

Die Angabe, ,drei von 100" kommen nicht gesund zur Welt, erscheint viel. Diese
Angabe schliet aber viele gering-gradige Auffélligkeiten ein. Trisomien sind sehr viel
seltener. Daher passt der zweite Satz nicht und sollte gestrichen werden.

Es fehlt die Information, dass lediglich einzelne genetisch bedingte Auffalligkeiten mit
der PND entdeckt werden kdnnen und dass nur selten eine vorgeburtliche Behand-
lungsmaglichkeit besteht.

Vorschlag:

,Daneben bieten Arzt‘innen an, das ungeborene Kind auf bestimmte sogenannte
Fehlbildungen und Behinderungen hin zu untersuchen.”

,Werdende Eltem, fiir die ein Schwangerschaftsabbruch aufgrund eines pranataldia-
gnostischen Befundes nicht in Frage kommt oder die nicht mit der Entscheidung, die
Schwangerschaft fortzusetzen oder abzubrechen, konfrontiert werden méchten,
kénnen sich bewusst dafiir entscheiden, ihr Recht auf Nicht-Wissen in Anspruch
wahrzunehmen und keinen NIPT durchfiihren zu lassen.”

Es sollte durchweg das Wort ,vorgeburtlich“ benutzt werden und bei erstmaliger
Benutzung kann ,pranatal‘ zusatzlich in Klammern benannt werden.

Hier wird zun&chst die Freiwilligkeit aller Untersuchungen betont, dann aber die
Sinnhaftigkeit von Standard-Untersuchungen nicht explizit herausgestellt. Der
Unterschied wird daran festgemacht, welche Untersuchungen die gesetzlichen
Krankenkassen finanzieren. Durch die Wortwahl entsteht der Eindruck, es gabe
,Standard“- und ,Premium“-Untersuchungen.

Statt ,Standard" kdnnte man von Routine-Untersuchungen sprechen. Statt ,Sie
konnen selbst entscheiden ... sollte es ,Sie entscheiden selbst ... heilen.

Statt ,entdecken* sollte ,auf bestimmte sogenannte Fehlbildungen und Behinderun-
gen hin untersucht’ verwendet werden, s.o..

Die Formulierung Standard-Ultraschall-Untersuchungen ,werden angeboten*, dabei
,kénnen" Fehlbildungen auffallen, I&sst diese Versorgung als unzureichend erschei-
nen.

Es sollte klar gesagt werden: Es gibt die Routine-Untersuchungen nach den Mutter-
schaftsrichtlinien; diese werden in den Mutterpass eingetragen. Diese Schwangeren-
vorsorge stellt die in Deutschland allgemein anerkannte Grundlage dar, die Gesund-
heit von Mutter und Kind zu iberwachen.

Vorschlag:

,Diese Ultraschall-Untersuchungen dienen der Kontrolle des Wachstums und der
Entwicklung des Fetus. Bei Hinweisen auf Fehlbildungen des Fetus sind weitere
Ultraschalluntersuchungen zur genaueren Abklarung mdglich. Daneben gibt es die
Untersuchungen ETS und NIPT, die helfen, die Wahrscheinlichkeit fiir genetisch
bedingte Veranderungen, wie etwa Trisomien oder bestimmte Muskel- oder
Stoffwechselerkrankungen, zu ermitteln. Das tatséchliche Vorliegen einer solchen
Veranderung kann nur mit einer invasiven Untersuchung (Amniozentese) festgestellt
werden.”

Die Formulierung ,bieten an* impliziert einen erstrebenswerten Mehrwert. Stattdes-
sen sollte neutral erldutert werden, wie der ETS durchgefiihrt wird.

Es wird nicht erwahnt, dass das Alter der schwangeren Frau auch in die Berechnung
eingeht.

Die hohe falsch-positive Rate wird nicht benannt.

Vorschlag:

L,Hierbei gehen das Alter der Frau und bestimmte Blut- und Ultraschallwerte in eine
Berechnung ein, die die Wahrscheinlichkeit fir bestimmte Trisomien wie das Down-
Syndrom sowie fiir Herzfehler und fiir eine Fehlbildung der Wirbelsaule oder der
Bauchwand ermittelt. Das Ergebnis wird als Wahrscheinlichkeit auf XX Falle (etwa
1:3500) ausgedriickt.
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Innenseite rechts

Nicht invasiver Préanataltest (NIPT)

Fir diesen Test wird Blut aus der Armvene der Frau entnommen. Der NIPT kann
mit hoher Sicherheit bestatigen, dass ein Kind keine Trisomie hat. Wenn der Test
jedoch auf eine Trisomie hinweist, ist zur sicheren Klarung noch eine Fruchtwasser-
unter-suchung nétig. Der NIPT wird ab der 10. Schwangerschaftswoche angeboten.

Er wird von den gesetzlichen Krankenkassen bezahlt, wenn sich zum Beispiel aus
anderen Untersuchungen ein Hinweis auf eine Trisomie ergeben hat und dass die
Frau so stark belastet, dass sie den Hinweis abklaren lassen méchte.

Fruchtwasseruntersuchung

Um eine Trisomie oder bestimmte Erkrankungen sicher feststellen zu kdnnen, ist ein
kleiner Eingriff ndtig. Dabei wird eine Nadel durch die Bauchdecke in die Gebarmutter
eingefiihrt, um Fruchtwasser zu entnehmen. Durch das Einfiihren der Nadel kommt
es bei etwa 2 bis 10 von 1000 Eingriffen zu einer Fehlgeburt. Eine Fruchtwasser-
untersuchung wird von den gesetzlichen Krankenkassen nur bezahlt, wenn ein
Verdacht auf bestimmte Erkrankungen, Fehlbildungen oder Behinderungen besteht.
Seltener wird statt Fruchtwasser Gewebe vom Mutterkuchen entnommen. Diese
Untersuchung wird Chorionzottenbiopsie genannt.

Muss ich die Untersuchungen wahrnehmen?

Nein. Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig — das heilt, Sie kdnnen eine
angebotene Untersuchung jederzeit ohne Begriindung ablehnen. lhr Recht auf Nicht-
wissen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer Untersuchung drangen darf.

Bevor Sie sich fiir eine vorgeburtliche Untersuchung entscheiden, ist es wichtig, sich
Gedanken Uber bestimmte Fragen zu machen, zum Beispiel: Wie viel mdchte ich vor
der Geburt tber das Kind wissen? Welche Untersuchung kann medizinisch sinnvoll
sein? Was wiirde ich tun, wenn sich herausstellt, dass das Kind eine Behinderung
haben wird? Wiirde ich die Schwangerschaft fortsetzen oder liberlegen, sie abzu-
brechen? Antworten zu finden, ist oft nicht einfach. Sie kénnen sich dazu in einer
gynakologischen Praxis beraten lassen. Auch Schwangerschaftsberatungsstellen
bieten kostenlos Unterstlitzung an.

Wo finde ich Adressen und weitere Informationen?

www.familienplanung.de: Die Bundeszentrale fiir gesundheitliche Aufklarung (BZgA)
informiert tiber viele Themen rund um Schwangerschaft und Geburt. Das BZgA-
Portal bietet auch eine Suche nach Schwangerschaftsberatungsstellen.

+ www.kindergesundheit-info.de: Diese Internet-Seite der BZgA informiert Uber das
Leben mit Kindern.

2. Broschiire zu NIPT:

Seite 3 Einleitung

Liebe Leserin, lieber Leser,

Ihre Arztin oder Ihr Arzt hat mit Ihnen Giber einen ,nicht invasiven Pranataltest* (NIPT)
gesprochen. Der Test ist eine Blutuntersuchung auf Trisomien. Eine Trisomie ist eine
Veranderung im Erbgut des Kindes, die zu Fehlbildungen oder Beeintrachtigungen
fihrt. Am bekanntesten ist die Trisomie 21 (Down-Syndrom). Der NIPT kann
manchmal sinnvoll sein, oft ist er aber unndtig. Dieser Test ist kein Teil der allgemein
empfohlenen Vorsorgeuntersuchungen in der Schwangerschaft.

Er wird auch nur in bestimmten Situationen von den gesetzlichen Krankenkassen
bezahlt: Wenn eine schwangere Frau einen durch eine Arztin oder einen Arzt
geduferten Verdacht abklaren lassen mdchte, dass ihr Kind eine Trisomie hat.
Wichtig ist: Ob Sie den Test in Anspruch nehmen oder nicht, ist allein lhre Entschei-
dung. Falls Sie den Test machen lassen méchten, muss Ihre Arztin oder Ihr Arzt Sie
vorher ausfiihrlich aufkléren und zu den méglichen Konsequenzen beraten.
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Da es sich um einen Screening-Test und nicht um eine Diagnose handelt, ist die
Formulierung ,kann mit hoher Sicherheit bestatigen” nicht geeignet. Es miisste
,bestimmen* oder ,ermittein” heillen.

Vorschlag:
,Der Test hat eine hohe Zuverldssigkeit.”

,und das die Frau so stark belastet - In diesem Geschehen spielt selten die
schwangere Person allein eine Rolle. Zudem suggeriert diese Formulierung, es sei
den schwachen Nerven ,der Frau* anzulasten, dass weitere Diagnostik stattfindet.

Vorschlag:

,Der Test kann mit hoher Zuverlassigkeit aussagen, dass das Kind keine Trisomie
hat. Das Textergebnis ist aber keine Diagnose. Wenn der Test ein erhdhtes Risiko fiir
eine Trisomie ermittelt hat, kann nur eine Fruchtwasseruntersuchung den Verdacht
bestétigen oder ausraumen.*

Die Formulierung ,kleiner Eingriff* ist verharmlosend.

Vorschlag:

,...ist eine Untersuchung des Fruchtwassers nétig, bei der eine Nadel durch die
Bauchdecke..."

Statt ,Mutterkuchen” bitte ,Plazenta“ verwenden - das ist gelaufig.

Die Uberschrift ist unpassend. Es ist selbstverstandlich, dass Untersuchungen grund-
sétzlich freiwillig in Anspruch genommen werden, wie bereits auf der Vorderseite
erwéhnt. Bei der Erwéhnung des Rechts auf Nichtwissen sollte auf das Gesetz iiber
genetische Untersuchungen beim Menschen (GenDG) Bezug genommen werden.
An dieser Stelle ware ein Hinweis wichtig, was zur Vorbereitung der Inanspruch-
nahme von PND zu bedenken ist.

Vorschlag:
,Was ist bei pranataldiagnostischen Untersuchungen zu bedenken?*
Im Folgenden waren dann empirisch ermittelte Inhalte zu nennen.

Die Formulierungen ,sich Gedanken machen* und ,nicht einfach, Antworten zu
finden" implizieren, dass Frauen/Paare/Familien sich mit diesen Fragen allein
beschaftigen. Es ist dagegen wiinschenswert, dass die Betroffenen, unterstiitzt und
beraten durch ein professionelles Gegeniiber, abwagen. Dabei sollte nicht nur die
,gynakologische Praxis* als Setting erwéhnt werden, da hier die Ressourcen und die
Expertise in Bezug auf die Beantwortung diesbeziiglich relevanter Fragen begrenzt
ist. Stattdessen muss ein Hinweis auf das bundesweite Netz an Schwangerschafts-
beratungsstellen freier Trager gegeben werden.

Allein auf die BZgA zu verweisen, ist nicht ausreichend.

Um bereits vor dem Eingriff werdenden Eltern eine ausftihrliche Auseinandersetzung
zu ermdglichen, was das Leben mit einem Kind mit einer Trisomie 13, 18 oder 21
bedeuten kann, sollte auf Elternverbénde wie Leona e.V. hingewiesen werden

Die Formulierungen sollten mdglichst nicht wertend sein.

Vorschlag:

,Trisomien sind genetische Veranderungen, die die kérperliche und geistige Ent-
wicklung beeinflussen.

,Der NIPT kann manchmal sinnvoll sein, oft ist er aber unnétig.” Der Satz sollte
gestrichen werden.

Vorschlag:

,Der Test ist geeignet, um ein erhdhtes Risiko fiir eine Trisomie, das sich aus einer
Untersuchung wie dem ETS ergeben hat, abzukléren. Dann wird er von der Kranken-
kasse bezahlt.”



Diese Broschiire soll Uiber den Test informieren und die Beratung unterstitzen.
Sie hat folgende Inhalte:

Vorgeburtliche Untersuchungen...........cccooveveneniniennene 4

Was sind Trisomien?..........cc.c.......
Was ist ein NIPT? .....cccvvirninnee

Was bedeuten die Testergebnisse? ......... 12
Wie zuverlassig ist der Test? ..o 14
Wie entscheiden? ..........coeveerrecennenns 16

Seite 4 Vorgeburtliche Untersuchungen

Vorgeburtliche Untersuchungen - ja oder nein?

Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig — das heilt, Sie knnen eine
angebotene Untersuchung oder einen Test jederzeit ohne Begriindung ablehnen.
Ihr Recht auf Nichtwissen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer Untersuchung
drangen darf. Wenn Sie sich fiir einen Test interessieren, ist lhre Arztin oder Ihr Arzt
verpflichtet, Sie umfassend aufzuklaren und zu den méglichen Ergebnissen zu be-
raten. Wenn es um Untersuchungen am Erbgut geht, dirfen nur Arztinnen und Arzte
die Aufklarung Ubernehmen, die dafiir speziell ausgebildet wurden.
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Ob ein NIPT fiir Sie infrage kommt, hangt unter anderem davon ab,

- ob Ihre Situation fiir Sie so belastend ist, dass Sie weitere Untersuchungen in
Anspruch nehmen méchten,

- ob Sie iberhaupt erfahren mdchten, ob |hr Kind eine Trisomie hat oder nicht,

- wie aussagekraftig die angebotenen Untersuchungen sind,

- was Sie bei einem auffalligen Ergebnis tun wiirden und

- ob Sie sich ein Leben mit einem behinderten Kind vorstellen kdnnen.

Es ist wichtig, sich Uber digse Fragen Gedanken zu machen, bevor Sie sich fiir oder
gegen einen Test entscheiden. Ihre Arztin oder Ihr Arzt wird diese Fragen mit Ihnen
besprechen. Trotzdem ist es manchmal nicht einfach, eine Antwort zu finden. Eine
weitere Beratung, zum Beispiel in einer Schwangerschaftsberatungsstelle, kann
dann helfen. Sie werden dort personlich, schriftlich oder telefonisch beraten (auf
Wunsch auch anonym).

Seite 6 Was sind Trisomien

Was sind Trisomien?

Bei Trisomien sind bestimmte Chromosomen in den Zellen des Kindes dreifach statt
zweifach vorhanden. Dies verandert die Entwicklung des Kindes schon im Mutterleib.
Je élter die Schwangere, desto haufiger sind Trisomien.

Folgende Trisomien kdnnen durch vorgeburtliche Untersuchungen erkannt werden:

Trisomie 21 (Down-Syndrom)

Kinder mit Down-Syndrom entwickeln sich meist langsamer, sind etwas kleiner als
der Durchschnitt und haufiger krank. Manche haben nur leichte

Beeintrachtigungen und in vielen Bereichen fast normale Fahigkeiten. Andere sind
starker beeintrachtigt und brauchen viel Unterstitzung. Wie sich ein Kind mit Down-
Syndrom entwickeln wird, I&sst sich vor der Geburt nicht feststellen. Viele werden
50 Jahre und élter.

Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)

Kinder mit Trisomie 18 haben Fehlbildungen am Kopf, am Kérper und an den inneren
Organen. Diese sind haufig im Ultraschall erkennbar. Fast alle Kinder haben einen
schweren Herzfehler. Sie sind geistig immer stark behindert. Die meisten Kinder
sterben noch im Mutterleib oder in den ersten Tagen nach der Geburt. Etwa 10 %
der lebend Geborenen kdnnen bis zu fiinf Jahre oder alter werden. Dies gilt aber in
erster Linie fiir Kinder mit leichteren Fehlbildungen.

Trisomie 13 (Patau-Syndrom)

Auch diese Kinder haben verschiedene, fast immer schwere kdrperliche Fehlbildun-
gen, die sich auch im Ultraschallbild zeigen. Typisch ist ein sehr

kleiner Kopf, viele haben eine Lippen-Kiefer-Gaumenspalte. Hinzu kommt eine starke
geistige Behinderung. Ihre Lebenserwartung ist ahnlich wie die von Kindern mit einer
Trisomie 18.
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Was bedeutet ein Kind mit einer Trisomie fiir das Familienleben?

Diese Frage lasst sich nicht allgemein beantworten, denn jede Familie macht ihre
ganz eigenen Erfahrungen. Diese hangen von der Art der Trisomie und dem Grad der
Beeintrachtigung ab — aber auch davon, wie es gelingt, die Situation anzunehmen.

Stellungnahmen

Die Komplexitat, in der Entscheidungen zur Inanspruchnahme von PND gefallt
werden, wird durch die Betonung der Autonomie hier negiert. Professionelle
Beratung, nicht nur durch Arzt*innen, ist als Unterstlitzung gedacht, solche Ent-
scheidungen zu begleiten.

Die Freiwilligkeit muss nicht betont werden, da jede Untersuchung freiwillig ist.

Vorschlag:

,Die Schwangerenvorsorge dient der friihzeitigen Erkennung von gesundheitlichen
Problemen bei Mutter und Kind und wird von den Krankenkassen bezahlt. Dariber
hinaus gibt es zusétzliche Untersuchungen der PND, die dazu dienen, genetisch
bedingte Veranderungen beim ungeborenen Kind zu ermitteln. Ihr*e Arzt*in ist
gesetzlich verpflichtet, Sie vorher umfassend zu informieren. Zudem kann das An-
gebot der kostenlosen psychosozialen Beratung Ihnen helfen, zu verstehen, welche
Konsequenzen sich aus dieser Untersuchung ergeben kdnnen und abzuwégen, ob
Sie einen NIPT durchfiihren lassen wollen. Jede Beratung sollte auch Ihr Recht auf
Nichtwissen bercksichtigen.*

Der zentrale Faktor sollte an erster Stelle stehen:

- ,0b Sie tiberhaupt erfahren méchten, ob Ihr Kind eine Trisomie hat"

In der Auflistung fehlen zudem wichtige Kriterien:

- ,0b bei lhnen eine erhdhte Wahrscheinlichkeit fiir eine Trisomie vorliegt, etwa mittels
ETS bestimmt,”

- ,0b Sie bereit sind, bei einem auffélligen Ergebnis eine Fruchtwasseruntersuchung
durchfiihren zu lassen”

Auch an dieser Stelle ist die Formulierung ,sich Gedanken machen® unangemessen

und schreibt die Verantwortung allein den Betroffenen zu.

Vorschlag:

LZur Klarung der Entscheidung, ob ein NIPT fiir Sie in Frage kommt oder nicht, stehen
Ihnen und Ihrem Partner/lhrer Partnerin psychosoziale und arztliche Beratung und
Unterstlitzung zur Verfiigung.”

Hier muss kommuniziert werden, dass in etwa 50% aller Falle von Trisomie 21 die
Mutter unter 35 Jahre alt ist [5] und dass Verlasslichkeit fir die Erkennung von
Trisomie 13 und 18 nicht ausreichend gegeben ist, was bereits die Datenanalyse
des IQWIG [2] ergeben hatte.

Die Formulierung ,Beeintrachtigung” impliziert, dass die Kinder in ihrer Lebensqualitat
,beeintrachtigt” sind, was nicht der Fall sein muss.

Die Formulierung ,fast normal” unterstellt, dass es so etwas wie ,Normalitat* in klar
definierter Form gabe, was ebenfalls nicht der Fall ist. Die Information verschleiert
hier mehr, als dass sie aufklart.

Es wére besser, von ,Menschen mit Down- Syndrom*“ zu sprechen.

Die Beschreibungen sind insgesamt tendenzids und einseitig defizitbetont durch
Begriffe wie: ,brauchen viel Unterstiitzung®, ,schweren Herzfehler", ,geistig immer
stark behindert", ,starke geistige Behinderung“ — hier ware eine deskriptivere, und
damit weniger wertende und auch genauere Darstellung angebracht.

Aus den Ausfiihrungen geht nicht hervor, dass ein Austragen der Schwangerschaft
und eine anschlieBende palliative Versorgung des Kindes durchaus auch eine Option
ist.

Die Uberschrift ist unpassend. Die Formulierung ,was bedeutet ein Kind" suggeriert,
dass das Kind allein ein Stérfaktor und eine Belastung sei.
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Stellungnahmen

Das Leben mit einem besonderen Kind kann herausfordernd sein, aber auch be-
reichernd und vielfaltig. Wie die damit verbundenen Belastungen erlebt werden, ist
sehr verschieden. Die Trisomien 13 und 18 fiihren zu schweren kdrperlichen und
geistigen Behinderungen, die dauerhaft umfassende Hilfe erfordern. Die meisten
betroffenen Kinder haben wegen ihrer Fehlbildungen nur geringe Uberlebenschan-
cen. Ein Down-Syndrom kann sich sehr unterschiedlich auswirken. Die meisten
Menschen mit Down-Syndrom brauchen ihr ganzes Leben Unterstiitzung — manche
mehr, andere weniger. Einigen gelingt es, ein weitgehend selbststandiges Leben zu
fihren. Einige Einschrankungen kénnen durch eine friihzeitige Forderung ausgegli-
chen oder gebessert werden. Die weitaus meisten Kinder mit Down-Syndrom erler-
nen Alltagsfahigkeiten wie Lesen und Schreiben. Neben einer umfassenden Unter-
stiitzung ist die Bindung zur Familie und anderen Menschen sehr wichtig. Viele
Eltern gewdhnen sich an die Anforderungen und finden Wege, gut mit ihnen umzu-
gehen. Dabei kdnnen verschiedene Unterstiitzungsangebote helfen, beispielsweise:

Frihforderstellen, Sozialpadiatrische Zentren, Wohlfahrts- und Elternverbande,
Kinderarztinnen und Kinderarzte, Krankenkassen, Selbsthilfegruppen

Seite 8 Grafik

Trisomien sind in jedem Alter selten. Deshalb sind alle Angaben in dieser Broschire
auf 10.000 Frauen bezogen. Die folgende Grafik soll diese GréRenordnung ver-
anschaulichen. Diese griinen Punkte stehen fiir 10.000 schwangere Frauen.
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Wie haufig sind Trisomien?

Die folgende Tabelle zeigt, dass die Haufighkeit von Trisomien mit dem Alter an-
steigt: Je spéter eine Frau schwanger wird, desto eher kann ihr Kind eine Trisomie
haben. Am haufigsten ist das Down-Syndrom (Trisomie 21).

Zahl der Trisomien pro 10.000 Schwangerschaften
Alter der
Schwangeren Down- Trisomie 18 Trisomie 13
Syndrom
B 2 1
20 - 24 Jahre
wvon 10.000 won 10.000 won 10.000
10 2 1
25 - 29 Jahre
von 10.000 won 10.000 won 10.000
17 3 2
30 - 34 Jahre
von 10.000 wvon 10.000 won 10.000
52 10 4
35 -39 Jahre
wvon 10.000 wvon 10.000 won 10.000 =
g
= 163 4 10 2
Uber 40 Jahre &
wvon 10.000 wvon 10.000 won 10.000 é‘

Die Tabelle zeigt: Auch die meisten dlteren Schwangeren haben kein Kind mit
einer Trisomie.

,—:-ﬂ\\ Beispiel:
+

III Etwa 17 wvon 10.000 Schwangeren zwischen 30 und 34 Jahren
1) haben ein Kind mit einem Down-Syndrom.

Seite 10 Was ist ein NIPT?

Was ist ein nicht invasiver Préanataltest (NIPT)?

Mit einem nicht invasiven Pranataltest (NIPT) Iasst sich das Erbgut (die DNA) des
Ungeborenen untersuchen. Da fiir den Test kein Eingriff nétig ist, wird er ,nicht
invasiv* (nicht eingreifend) genannt.

Fir den Test wird Blut aus der Armvene einer Schwangeren entnommen. Ihr Blut
enthalt etwa ab der 10. Woche so viel Erbgut des Kindes, dass es im Labor unter-
sucht werden kann. Das Testergebnis liegt innerhalb von zwei Wochen vor.

Es wird von der Arztin oder dem Arzt in einem Gesprach mitgeteilt.

Welche Veranderungen kann ein NIPT erkennen?

Ein NIPT kann verschiedene Veranderungen im Erbgut des Kindes erkennen. Er wird
vor allem eingesetzt, wenn es einen Hinweis auf ein Down-Syndrom (Trisomie 21)
oder eine Trisomie 13 oder 18 gibt. Es gibt noch viele weitere Fehlbildungen und
Behinderungen, die der NIPT weder erkennen noch ausschlieRen kann. Beim NIPT
ist es auch mdglich, sich nur bestimmte Ergebnisse mitteilen zu lassen: Zum Beispiel
nur das Ergebnis zu den Trisomien 13 und 18, aber nicht zum Down-Syndrom.
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Vorschlag:

,Wie kann ein Leben mit Trisomie aussehen?*

Wie sich das Zusammenleben gestaltet, hangt bei Weitem nicht nur von ,der Art der
Trisomie und dem Grad der Beeintrachtigung ab“ (und damit von individuellen
Faktoren), sondern von vielféltigen psychischen, familidren, sozialen, bildungs-
bezogenen, ékonomischen und politischen Bedingungen.

Das Leben mit einem Kind mit Down-Syndrom ist hier vor allem mit Miihe, Anstren-
gungen und groflen Anforderungen an die Eltern konnotiert. Es fehlen die positiven,
schdnen Erfahrungen der Eltern von Kindern mit dieser Besonderheit.

Weiterhin geht es hier nicht darum ,die Situation anzunehmen* oder sich daran ,zu
gewohnen* sondem sie so gut als méglich aktiv zu handhaben und zu gestalten und
vor allem, umfassend darin unterstitzt zu werden.

Der Rechtsanspruch der Eltern und die Formen der Unterstiitzung sollten konkret
benannt werden: Unterstiitzung bei der Alltagsgestaltung und bei der Betreuung,
Pflege und Férderung des Kindes.

Bei Trisomie 13 und 18 fehlt der Hinweis auf eine palliative Begleitung nach der
Geburt als Option, ebenso wie die Erfahrungen von Eltern, die sich fir diesen Weg
entschieden haben.

Diese Grafik ist nicht passend, um die abstrakte Wahrscheinlichkeit zu veranschau-
lichen. Das Icon fiir Frau” wird Ublicherweise zur Kennzeichnung geschlechts-
spezifischer Toiletten verwendet, und erscheint daher unpassend.

Der Ausdruck ,haben ein Kind mit Down-Syndrom* ist unprézise: genauer ware
Lerwarten ein Kind mit Down-Syndrom*.

Eine Blutentnahme ist ein Eingriff. Es sollte erklart werden, dass ,nicht invasiv* sich
auf Eingriffe in die Gebarmutter bezieht.

Vorschlag:

,Da fiir den Test kein Eingriff in die Gebarmutter nétig ist..."

Der Absatz impliziert, dass ein NIPT einige ,Fehlbildungen und Behinderungen®
Lerkennen” kénne. Das trifft nicht zu.

Es ist wichtig, dass die Leser*innen verstehen, dass es sich hier um ein Messverfah-
ren handelt, mit Hilfe dessen eine statistische Wahrscheinlichkeit fiir das Vorliegen
einer Trisomie errechnet wird.

Die Formulierung: ,Es gibt noch viele weitere Fehlbildungen...* erzeugt Unsicherheit
und Angst.

Vorschlag:

,Der NIPT kann nur ... bestimmen.*

Bei Trisomie 13 und 18 liegt keine ausreichende Verlasslichkeit vor (s.o.)
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Wann wird der NIPT von den Krankenkassen iibernommen?

Der Test ist keine Routineuntersuchung. Die gesetzlichen Krankenkassen tiber-
nehmen die Kosten, —wenn sich aus anderen Untersuchungen ein Hinweis auf eine
Trisomie ergeben hat und —dies die Frau so stark belastet, dass sie abklaren lassen
méchte, ob ihr Kind ein Down-Syndrom oder eine Trisomie 13 oder 18 hat.

In diese Situation kann eine Frau zum Beispiel durch das sogenannte Ersttrimester-
Screening (ETS) geraten, das zwischen der 10. und 14. Woche angeboten wird. Es
besteht aus einer Ultraschall- und einer Blutuntersuchung, die aber meist nur unge-
fahre Hinweise geben. Ein ETS kann eine Trisomie nicht sicher feststellen, sondern
nur eine Wahrscheinlichkeit errechnen. Ein ETS wird nicht von den Krankenkassen
bezahlt und kostet zwischen 200 und 300 €. Ein NIPT kann auch Veranderungen der
Geschlechtschromosomen erkennen, die aber meist keine schwerwiegenden
Beeintrachtigungen verursachen. Diese Auswertungen werden aber nicht von den
Krankenkassen iibernommen.

Seite 12 Was bedeuten die Testergebnisse?

Was bedeutet das Ergebnis des NIPT?

lhre Arztin oder Ihr Arzt wird Sie Uber das Testergebnis informieren und dariber
aufklaren, was daraus folgt. Die folgenden drei Ergebnisse sind méglich.

wDer Test kann nicht ausgewertet werden”

Der NIPT I&sst sich manchmal nicht auswerten, weil die Blutprobe zu wenig Erbgut
des Kindes enthélt. Bei etwa 2 bis 6 von 100 Schwangeren ist das Ergebnis nicht
eindeutig. Dann kann der NIPT etwas spater wiederholt werden. Unter Umstanden
schlagt die Arztin oder der Arzt auch direkt eine Fruchtwasseruntersuchung vor.

»Der Test ist unauffallig”

Dieses Ergebnis ist sehr zuverlassig. Dann ist es sehr unwahrscheinlich, dass das
Kind eine Trisomie hat. Es sind in der Regel keine weiteren Untersuchungen wie
eine Fruchtwasseruntersuchung nétig.

»Der Test ist auffallig”

Dieses Ergebnis ist ein starker Hinweis darauf, dass das Kind eine Trisomie hat.
Dennoch kommt es vor, dass das Ergebnis des NIPT falsch ist, das Kind also doch
keine Trisomie hat. Um sicher zu sein, ist zur Abklarung deshalb noch ein Eingriff
nétig, haufig eine Fruchtwasseruntersuchung.
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Wie wird ein auffélliges NIPT-Ergebnis abgeklart?

Ein auffalliges Testergebnis kann nur durch einen Eingriff sicher bestatigt oder wider-
legt werden, bei dem Zellen des Kindes untersucht werden. Dazu gibt es zwei
Maglichkeiten:

- Entnahme von Fruchtwasser (Amniozentese): moglich ab etwa der 15. Woche.

Das endgiiltige Ergebnis liegt nach etwa zwei Wochen vor.

Es gibt einen Schnelltest, der nach ein bis zwei Tagen ein vorlaufiges Ergebnis liefert.

Er muss aber meist selbst bezahlt werden.
- Entnahme von Gewebe am Mutterkuchen (Chorionzottenbiopsie):

mdglich ab der 11. Schwangerschaftswoche. Die kindlichen Zellen werden im Labor
untersucht. Das endgliltige Ergebnis liegt nach zwei bis drei Wochen vor. Auch hier
ist ein Schnelltest moglich.

Bei beiden Untersuchungen fiihrt die Arztin oder der Arzt unter lokaler Betdubung
eine Nadel durch die Bauchdecke in die Gebarmutter ein. Der Eingriff selbst ist
kérperlich wenig belastend. Einige Stunden bis Tage kann ein leichtes Ziehen im
Unterleib zu sptiren sein. Schwerwiegender ist aber, dass es durch das Einfiihren
der Nadel bei etwa 2 bis 10 von 1000 Eingriffen zu einer Fehlgeburt kommt. Deshalb
versucht man, diese eingreifenden Untersuchungen mdglichst zu vermeiden.
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Wie zuverléssig ist ein NIPT?

Wenn ein NIPT auswertbar ist, ist er zwar sehr genau — allerdings nicht zu 100 %.
Zwei Fehler kdnnen passieren:

- Eine Trisomie wird Uibersehen. Beim Down-Syndrom beispielsweise passiert das
bei weniger als 1 von 10.000 Untersuchungen.

- Der NIPT ist auffallig, das Kind hat aber in Wirklichkeit keine Trisomie. Das wird
falscher Verdachtsbefund genannt. Dazu kommt es beim Down- Syndrom in etwa
5 von 10.000 Untersuchungen.

Das Beispiel auf der folgenden Seite zeigt:
- Bei den allermeisten Frauen ist der NIPT-Befund unauffallig.

- Auch wenn der NIPT ein auffélliges Ergebnis zeigt, heildt es nicht, dass das Kind
tatsachlich eine Trisomie hat. Es kann auch ein falscher Verdachtsbefund sein.

- Deshalb ist es immer nétig, einen auffalligen NIPT-Befund durch einen Eingriff
weiter abkldren zu lassen.

Stellungnahmen

Die Formulierung: “Ein ETS kann eine Trisomie nicht sicher feststellen ..." suggeriert,
der NIPT kénne dies. Es muss hier mit erwahnt werden, dass auch der NIPT das
nicht kann, sondern dass er ein weiteres Verfahren darstellt, um Wahrscheinlichkei-
ten zu ermitteln.

Die Formulierung ,In diese Situation kann eine Frau geraten*? suggeriert, dass sei
ein Widerfahmis, das gewissermalen durch héhere Gewalt eintritt. Vielmehr sind
dabei verschiedene Akteur*innen aktiv beteiligt.

Vorschlag:

,Diese Situation kann entstehen, wenn mithilfe des sog. ETS Wahrscheinlichkeiten
berechnet werden.

Die Formulierung: ,Veranderungen...die meist keine schwerwiegenden Beeintrachti-
gungen verursachen...“ kommt an dieser Stelle zu spat. Die Broschure sollte bereits
einleitend deutlich machen, dass NIPTs nicht nur dafiir verwendet werden, um auf
Trisomien zu testen, sondern auch zur Bestimmung der Geschlechtschromosomen
sowie von Einzelgen-Veranderungen.

In diesem Abschnitt sollte auch das Verfahren der Fruchtwasseruntersuchung
(Bedeutung, Vorgehen, Risiko einer Fehlgeburt, Wartezeit) skizziert werden.

Die Zuverlassigkeit des NIPT sollte differenzierter kommuniziert werden (u.a. vom
Alter der Frau abhangig, fir Trisomie 13 und 18 weitaus weniger genau).

Hier sollte emeut ein Hinweis auf psychosoziale Beratung, vor allem auf die Hinweis-
und Vermittlungspflicht nach §2a SchKG von Arzt*innen zu Schwangerenberatungs-
stellen gegeben werden.

Eine Amniozentese als ,kdrperlich wenig belastend” zu bezeichnen, bagatellisiert
diese Untersuchung. Es handelt sich hier nicht um einen Eingriff von rein
Jkorperlicher* Relevanz.

Auf welcher Quelle beruhen diese Angaben? Der Technikfolgenbericht (Deutscher
Bundestag 2019: 33) nennt falsch-positive Rate bei NIPT von 0,09 % (Trisomie 21)
bis 0,23 % (Turner-Syndrom) sowie Testversager von bis zu 8% (ebd. S. 38).

Es sollte hier mdglichst prazise angegeben werden, wie haufig falsch-negative und
falsch-positive Befunde sowie Testversager auftreten. Der positive pradiktive Wert
sollte verstandlich erlautert und getrennt fiir die einzelnen Trisomien angegeben
werden.

Der Begriff ,auffallig" ist medizinischer Jargon.

Vorschlag:

,Der NIPT zeigt an, dass das ungeborene Kind wahrscheinlich eine Trisomie hat,
obwohl das nicht der Fall ist.

,Deshalb ist es immer nétig“ impliziert, dass an dieser Stelle die Freiwilligkeit endet.
Vorschlag:

,Mehr Gewissheit kann daher nur eine weiterfiihrende Untersuchung wie eine Frucht-
wasseruntersuchung oder eine Chorionzottenbiopsie bringen.*
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Stellungnahmen

Seite 15

Zuverlassigkeit: Beispiel Down-Syndrom

Das Verhaltnis von richtigen zu falschen Befunden hangt davon ab, wie wahrschein-
lich eine Trisomie ist. Diese Wahrscheinlichkeit héngt unter anderem vom Alter ab.
Stellen Sie sich eine Gruppe von 10.000 Schwangeren vor, von denen 10 ein
Ungeborenes mit einem Down-Syndrom haben. Wenn alle diese Frauen ein aus-
wertbares Ergebnis erhalten, ergibt sich Folgendes:

Bei
15 Frauen
ist der Test auffallig

5 Frauen
haben kein Kind mit
einem Down-5yndrom,
obwohl der Test
auffallig war

10 Frauen
haben
tatsachlich
in Kind mit einem
Down-5yndrom

Seite 16 Wie entscheiden?

Wie entscheiden?

Die Entscheidung fiir oder gegen eine Untersuchung wie den NIPT kann schwer-
fallen.

Haufig wird sie unter Zeitdruck getroffen, da sich viele Paare erst dann damit
beschaftigen, wenn der NIPT von einer Arztin oder einem Arzt angesprochen

wird. Eine Frau hat zudem das gesetzliche Recht, allein zu entscheiden.

Viele Paare entscheiden sich fiir vorgeburtliche Tests, weil sie so weit wie mdglich
sichergehen mochten, dass ihr Kind keine Trisomie hat. Ein unauffélliges Ergebnis
kann Sorgen nehmen. Auf der anderen Seite konnen Untersuchungen aber auch
verunsichern. Wenn eine Trisomie festgestellt wurde, kann sich die Frage nach
einem Schwangerschaftsabbruch stellen.

Wegen der fortschreitenden Schwangerschaft stehen Frauen unter Druck, sich
verhaltnismaRig schnell zu entscheiden. Gesetzlich vorgeschrieben sind mindestens
drei Tage Bedenkzeit zwischen Testergebnis und Entscheidung.

Eine psychosoziale Beratung kann in dieser Situation sehr wichtig sein. Es gibt
auch die Moglichkeit, sich mit Familien auszutauschen, in denen ein Kind mit
Trisomie lebt. Arztinnen und Arzte knnen Adressen von Selbsthilfegruppen
nennen, die dann einen Kontakt vermitteln.

Fur andere Paare stellt sich die Frage nach einem Schwangerschaftsabbruch
nicht. Sie kénnen sich ein Leben mit einem behinderten Kind vorstellen. Deshalb
entscheiden sich einige von vornherein gegen Untersuchungen auf Trisomien.
Diese Entscheidung muss von den Arztinnen und Arzten akzeptiert werden.

Auf der anderen Seite kann ein Test helfen, sich auf die besonderen Bedtrfnisse
eines Kindes mit Trisomie einzustellen und sich vorzubereiten. Vorgeburtliche
Untersuchungen kdnnen allerdings nicht zuverlassig voraussagen, wie ausgepragt
die Beeintrachtigungen durch die Trisomie sein werden und wie viel Unterstlitzung
das Kind spéter tatsachlich brauchen wird.

Seite 17

Weitere Informationen

Diese Broschire kann nicht alle Fragen zum NIPT beantworten. Sie soll die Beratung
durch Ihre Arztin oder lhren Arzt unterstitzen.
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Das gewahlte Beispiel ist wenig aussagekraftig, da die Abhéngigkeit der Genauigkeit
vom Alter der Frau ignoriert wird [5]. Es sollte konkreter kommuniziert werden, dass
der Test bei jiingeren Frauen unzuverlassiger ist.

Zudem fehlt der Zwischenschritt X Frauen lassen eine Amniozentese durchfiihren,
die bestatigt, dass...”

Statt ,kann schwerfallen” besser: ,Es ist oft nicht leicht, sich fiir oder gegen eine NIPT
zu entscheiden*.

Die Formulierung ,erst dann damit beschaftigen” — ist anklagend. Wann genau sollten
sich Paare mit NIPT beschéftigen?

Das Informationsbediirfnis besteht in dem Moment, in dem die werdenden Eltern dies
&ulem. Dies sollte sich in den Materialien widerspiegeln und nicht gewertet werden.
Es kann nicht Ziel dieser Broschiire sein, den gesamtgesellschaftiichen Diskurs zur
PND, der nicht in angemessener Breite und Tiefe gefiihrt wird, den werdenden Eltern
als Defizit zuzuschreiben.

Der Begriff ,sichergehen” ist unzutreffend, denn das ist nicht méglich.

Die Ambivalenzen bzw. die Dilemmata der Pranataldiagnostik beginnen nicht erst mit
dem Vorliegen des Ergebnisses, sondern bereits wenn entschieden werden soll, ob
untersucht wird. Das sollte hier benannt werden.

Nicht ,wegen der fortschreitenden Schwangerschaft’, sondern wegen der Regelun-
gen und Umstande bez(iglich eines Schwangerschaftsabbruchs ,stehen” nicht nur
,Frauen‘, sondern auch diejenigen, die sie professionell begleiten, ,unter Druck” —
bitte benennen, worum es hier geht.

Auch hier bitte konkret benennen, dass es bei ,dieser Situation” um die Frage des
Schwangerschaftsabbruchs geht.

Statt ,kann wichtig sein“ sollte ,ist dringend zu empfehlen® (um in dieser schweren/
potenziell traumatischen Entscheidungssituation Unterstlitzung zu erfahren).

Die Vermittlungspflicht fiir Arzt*innen ist hier ausdriicklich zu erwahnen.

Die Formulierung ,Fir andere Paare* stellt eine Abgrenzung zwischen zwei opposi-
tionelle Gruppen her. Das ist wenig hilfreich. Es sollte stattdessen fiir Solidaritat und
gegenseitiges Verstandnis geworben werden.

Dass in einem Informationsblatt stehen soll, dass eine Entscheidung der werdenden
Eltern ,von Arzt*innen akzeptiert werden® muss, ist ausgesprochen bedauerlich. Das
sollte selbstverstandlich sein.

Die Formulierung, eine Broschiire konne die Beratung ,unterstiitzen*, beinhaltet die
Gefahr, dass die Broschire ausgehandigt wird und die Schwangeren/Paare/Familien
darum gebeten werden, diese durchzulesen und im Anschluss Fragen zu stellen.
Diese Broschiire informiert aber zusatzlich und unabhangig von der (hoffentlich nicht
nur arztlichen) Beratung.



Im Gendiagnostik- und im Schwangerschaftskonflikigesetz ist beschrieben, welche

Rechte auf Aufklarung und Beratung Sie haben.

Informationen dazu und zu weiteren Fragen finden Sie hier:

- www.familienplanung.de:
Die Bundeszentrale fir gesundheitliche Aufklarung (BZgA) informiert ber viele
Themen rund um Schwangerschaft und Geburt, und auch zum Thema Schwanger-
schaftsabbruch. Das BZgA-Portal bietet zudem eine Suche nach Schwanger-
schaftsberatungsstellen.

- www.kindergesundheit-info.de:
Diese Internetseite der BZgA informiert ber das Leben mit Kindern. Teil des
An-gebots ist ein ,Wegweiser fiir Familien mit einem behinderten oder chronisch
kranken Kind*.

- www.familienratgeber.de:
Der Ratgeber der Aktion Mensch enthalt Informationen, Rat und Adressen fiir
Menschen mit Behinderungen und Angehdrige. Informationen zum Down-Syndrom
finden Sie unter anderem auf diesen Seiten:

- www.ds-infocenter.de:
Deutsches Down-Syndrom InfoCenter

- www.down-syndrom.org:
Arbeitskreis Down-Syndrom Deutschland e. V.
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UBERBLICK:

VORGEBURTLICHE UNTERSUCHUNGEN AUF TRISOMIEN

Keiner der folgenden Tests gehért zu den allgemein empfohlenen Vorsorgeuntersu-
chungen in der Schwangerschaft. Ein Ersttrimester-Screening (ETS) wird nicht von
den gesetzlichen Krankenkassen bezahlt. Der NIPT und andere Untersuchungen
werden nur bezahlt, wenn eine schwangere Frau einen Verdacht abklaren lassen
mdchte, dass ihr Kind eine Trisomie hat.

WICHTIG: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig. Niemand darf Sie dazu dréngen.

SCHWANGER-
SCHAFTS-
WOCHE

IWISCHEM 10. UND 14 WOCHE:
ERSTTRIMESTER-SCREENING (SEITE 11)

Untersuchung, bei der sich Hinweiza auf eine Trisomia
ergeben konnen.

AB DER 10. WOCHE: NIPT (SEITE 10)

Kann eine Trisomie sehr zuverldssig ausschlieBan. Dient zur ersten
klarung eines Verdachts - erlaubt aber keine abschlicBende Diagnosa.

11 AE DER 11. WOCHE: ENTNAHME
VON GEWEBE AM MUTTERKUCHEN (SEITE 13)

Dient zur Abklarung eines Verdachts.

AE DER 15. WOCHE: ENTNAHME
VON FRUCHTWASSER (SEITE 13)

Dient zur AbklZrung eines verdachts.
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Welche Fragen haben Sie?
Hier kénnen Sie |hre Fragen notieren:

Autorinnen:

Stellungnahmen

Bitte an dieser Stelle auch tiber die Rechte aufklaren — genau das sind Informationen,
die eben nicht jede Person ohne Schwierigkeiten auffindet und versteht.

Geeignete Verbande und Elterninitiativen sollen hier ergénzt werden, z.B. Leona e.V.

Die Zeitleiste beinhaltet keine neuen Informationen und kann aus der Sicht der
DGHWi gestrichen werden.

Der Ablauf der Untersuchungen wird zudem in einer Weise dargestellt, die nicht
deutlich macht, dass diese Untersuchungen zur Disposition stehen. Sie erscheinen
hier eher als verbindlicher Ablauf.

Die Beschreibungen sind unterschiedlich strukturiert und unterschiedlich umfanglich.
Die Zeitleiste beinhaltet lediglich die Schwangerschaftswochen 10 bis 15. Dies
erscheint nicht gelungen, da die Zeit bis zum Erhalt des Ergebnisses der Amnio-
zentese nicht enthalten ist, von den Leser*innen aber bedacht werden sollte.

Dieser Abschnitt ist unnétig und verzichtbar.

Annekatrin Skeide, M.A., Dr. Sabine Striebich, Prof.in Dr. Dorothea Tegethoff MHA, Dr. Angelica Ensel

fir die Deutsche Gesellschaft fiir Hebammenwissenschaft e.V. (DGHWi)
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Stellungnahmen
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