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Warum jagen wir Trisomie 217

Teil 2: Frithdiagnose Trisomie 21: individuelle und gesellschaftliche Implikationen

| Prof. Dr. Elisabeth Gddde

Teil 1 gibt einen Uberblick zum Krankheits-
bild ,,Down-Syndrom” und seiner Ursache,
der Trisomie 21. Die Diagnose ,, Down-Syn-
drom” ist traditionell eine Blickdiagnose
bei der Erstuntersuchung des Neugebore-
nen. Dank medizin-technischer Entwick-
lungen kann die (Verdachts-) Diagnose Tri-
somie 21 inzwischen weit vor dem Geburts-
termin gestellt werden. Die Bedeutung die-
ser vorgeburtlichen Diagnostik geht erheb-
lich iiber die Diagnose bei Geburt hinaus.

Mdgliche Konsequenzen

Bei der Uberlegung ,Abbruch der Schwan-
gerschaft: ja oder nein?” muss wahrend der
Schwangerschaft das natiirliche Fehlge-
burtsrisiko beachtet werden. Die Chromoso-
menfehlverteilung, die alle Chromosomen
betreffen kann, ist ein Spontanereignis.
Und die Natur ,korrigiert” diese Schwanger-
schaften, indem sie zu Fehlgeburten fiihren.
Das heil3t: Frauen, Paare und Familien qua-
len sich schon friih mit der Frage, wie sie mit
ihrem behinderten Kind leben werden. Ir-
gendwann haben sie dann unter Umstédnden
eine spontane Fehlgeburt, die natiirlich
auch ein tragisches Ereignis ist. Eine Fehl-
geburt ist etwas, was passiert und nicht in
unserer Verantwortung liegt. Fiir einen
Schwangerschaftsabbruch ist aber jeder
selbst verantwortlich. Das birgt ungeheures
Konfliktpotenzial und Entscheidungsnote.

Es kann davon ausgegangen werden, dass
z. B. von den Schwangerschaften mit Triso-
mie 21 zwischen dem Zeitraum, in dem die
Chorionzottenbiopsie durchgefiihrt wird
(11./12.SSW) und dem erwarteten Geburts-
termin ca. 42 % spontan verloren gehen.
Zwischen dem Zeitraum, in dem die Amnio-
zentese durchgefiihrt wird (15. bis 17. SSW)
sind es noch ca. 23 % (Morris et al., 2002).

D. h., je friiher eine genetische Prdnataldia-
gnostik durchgefiihrt wird, umso hdufiger
werden auffillige Befunde festgestellt.

Dies gilt auch fiir die so genannte nicht-in-
vasive, d. h. an einer miitterlichen Blutpro-

be durchgefiihrte genetische Untersuchung
von Zellen des Ungeborenen.

Je nach Befund, insbesondere in den noch
friihen Schwangerschaftswochen 11 bis 14,
kann der Spannungsbogen reichen von ,kei-
ne Lebenschance auRerhalb des Mutter-
leibs” bis ,Leben mit - mdglicherweise er-
heblichen - Behinderungen” fiir das Kind
und seine Familie. Zu den in dieser Situation
moglichen Konsequenzen gehort auch der
Schwangerschaftsabbruch aus medizini-
scher Indikation, die die gegenwdrtige und
zukiinftige korperliche und seelische Ge-
sundheit der Schwangeren in den Mittel-
punkt stellt. Ein Schwangerschaftsabbruch
aus medizinischer Indikation ist im gesetz-
lichen Sinne gerechtfertigt.

Schlussendlich trifft die Schwangere die
Entscheidung: Abbruch ja oder nein?!?
hochstpersonlich und alleine. Sie findet zu
dieser Entscheidung jedoch in der Regel ge-
meinsam mit den Menschen, die sie beglei-
ten und die - jeder auf seine Weise - von der
schlechten Nachricht betroffen sind. Da die
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Entscheidung nicht nur den weiteren Le-
bensweg der Schwangeren und ihres Unge-
borenen betrifft, sondern auch den der gan-
zen Familie und der Menschen, die das Kind
erwartet haben, gibt es fiir sie viele Fragen:
ein breites Spektrum an moglichen Antwor-
ten - doch welche passen zu uns?

Entscheidungsfindung

Alle, zu deren Aufgaben es gehort, Schwan-
gere und ihre Familien auch in diesen Situa-

Screening

Grundprinzip des Screenings

ckeln wiirde.

(Dtsch. Arztebl 109, 385, 2012), Ausgewihlte Textpassagen

,Die Fritherkennung von Erkrankungen ... gilt allgemein als sinnvoll. Es gibt jedoch
auch immer wieder Indizien, die bei einzelnen Erkrankungen dagegen sprechen.” ...
»Neben dem moglichen Nutzen muss auch der magliche Schaden, vor allem in der Grup-
pe der falsch positiv getesteten Patienten, betrachtet werden.”

Definition: Screening fiir eine Erkrankung ist die Untersuchung asymptomatischer Per-
sonen mit dem Ziel, sie in Bezug auf die Zielkrankheit in solche mit hoher und solche mit
niedriger Wahrscheinlichkeit, die Krankheit zu haben, einzuteilen. Personen mit hoher
Wahrscheinlichkeit werden weiter untersucht, um zu einer endgiiltigen Diagnose zu ge-
langen. Als krank diagnostizierte Personen werden anschlieRend therapiert. ... Scree-
ning ist damit keine allgemeine Gesundheitsvorsorge, sondern bezieht sich jeweils auf
eine konkrete Erkrankung. ... Es gibt meist mehr falsch-positive als echtpositive.

Fritherkennung: Im Wort Friiherkennung steckt die Grundidee des Screenings: eine zeit-
lich vorverlegte Diagnose soll es ermdglichen, mit mehr Erfolgsaussicht behandelbare
Formen der Krankheit zu erkennen. Dazu nimmt man implizit an, dass die Erkrankung
sich ohne Behandlung mit der Zeit zu Formen mit schlechterer Prognose weiterentwi-
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tion zu beraten, wissen, dass neben Fakten
auch Gefiihle und Meinungen gefragt sind.
Doch woher wissen, was aktuell helfen
konnte? Sie sehen in versteinerte Gesichter,
Tranen, spiiren Anspannung, Wut, Enttau-
schung, Trauer - Gefiihle, die unkontrolliert
ihren Weg suchen. Es dauert seine Zeit, bis
der Schmerz die Worte finden kann, die an-
dere verstehen, auf die sie angemessen rea-
gieren konnen. Die vermeintliche Langsam-
keit im Begreifen des Unbegreiflichen ent-
spricht dem Entwicklungsprozess zur
Erkenntnis ,unser Kind ist anders”, dem Ab-
schiednehmen vom und dem Trauern um das
Wunschkind, der Wut auf das ungerechte
Schicksal und die nicht zu beantwortende,
bohrende Frage ,Warum?!?“ Hier den richti-

gen Zugang zu den Leidenden zu finden, ist
keine Frage der fachlichen Professionalitat,
es ist eine Frage der Fiirsorge.

Fiir diese Situationen hat ,der Gesetzgeber”
das Schwangerschaftskonfliktgesetz erwei-
tert um die Regelung eines umfangreichen
Beratungsangebots. Die verschiedenen
Blickwinkel unterschiedlicher Professionen
und personliche Erlebnisse von Familien
sind Moglichkeit, das eigene Verhalten zu
reflektieren. Fiir die Schwangere kdnnen die
Kontakte zu anderen Familien, die mit ihren
Kindern leben, eine Hilfe sein, den Weg zur
eigenen Entscheidung zu finden. Dies gilt
allerdings nur fiir Erkrankungen, die mit
dem Uberleben auRerhalb des Mutterleibs

Gesetz zur Vermeidung und Bewaltigung
von Schwangerschaftskonflikten
(Schwangerschaftskonfliktgesetz - SchKG)

§ 2a Aufkldrung und Beratung in besonderen Féllen.

(1) Sprechen nach den Ergebnissen von pranataldiagnostischen MaRnahmen dringende
Griinde fiir die Annahme, dass die korperlich oder geistige Gesundheit des Kindes gescha-
digt ist, so hat die Arztin oder der Arzt, die oder der der Schwangeren die Diagnose mit-
teilt, liber die medizinischen und psychosozialen Aspekte, die sich aus dem Befund erge-
ben, unter Hinzuziehung von Arztinnen oder Arzten, die mit dieser Gesundheitsschidi-
gung bei geborenen Kindern Erfahrung haben, zu beraten. Die Beratung erfolgt in
allgemein verstandlicher Form und ergebnisoffen. Sie umfasst die eingehende Erdrte-
rung der moglichen medizinischen, psychischen und sozialen Fragen sowie der Mdglich-
keiten zur Unterstiitzung bei physischen und psychischen Belastungen. Die Arztin oder
der Arzt hat iiber den Anspruch auf weitere und vertiefende psychosoziale Beratung nach
8 2 zu informieren und im Einvernehmen mit der Schwangeren Kontakte zu Beratungs-
stellen nach & 3 und zu Selbsthilfegruppen oder Behindertenverbanden zu vermitteln.

(2) Die Arztin oder der Arzt, die oder der gemaR § 218b Absatz 1 des Strafgesetzbuchs
die schriftliche Feststellung iiber die Voraussetzungen des § 218a Absatz 2 des Strafge-
setzbuchs zu treffen hat, hat vor der schriftlichen Feststellung gemaR § 218b Absatz 1
des Strafgesetzbuchs die Schwangere {iber die medizinischen und psychischen Aspekte
eines Schwangerschaftsabbruchs zu beraten, iiber den Anspruch auf weitere und vertie-
fende psychosoziale Beratung nach § 2 zu informieren und im Einvernehmen mit der
Schwangeren Kontakte zu Beratungsstellen nach & 3 zu vermitteln, soweit dies nicht auf
Grund des Absatzes 1 bereits geschehen ist. Die schriftliche Feststellung darf nicht vor
Ablaufvon drei Tagen nach der Mitteilung der Diagnose gemdl’ Absatz 1 Satz 1 oder nach
der Beratung gemaR Satz 1 vorgenommen werden. Dies gilt nicht, wenn die Schwanger-
schaft abgebrochen werden muss, um eine gegenwartige erhebliche Gefahr fiir Leib oder
Leben der Schwangeren abzuwenden.

(3) Die Arztin oder der Arzt, die oder der die schriftliche Feststellung der Indikation zu
treffen hat, hat bei der schriftlichen Feststellung eine schriftliche Bestdtigung der
Schwangeren {iber die Beratung und Vermittlung nach den Absatzen 1 und 2 oder {iber den
Verzicht darauf einzuholen, nicht aber vor Ablauf der Bedenkzeit nach Absatz 2 Satz 2.

grundsétzlich vereinbar sind. Fiir z. B. die
Anenzephalie oder den thanatophoren
Zwergwuchs gilt dies nicht.

Lebenswichtige Entscheidungen brauchen
Zeit, sie miissen reifen, verschiedene Szenari-
en angedacht und angefiihlt werden.

Es gibt keine objektiven Kriterien fiir die
Jrichtige” Entscheidung, jede Information
kann wichtig sein, damit nicht eines Tages
der Gedanke ,, ... wenn wir das vorher ge-
wusst hatten!” zur Qual wird.

Erst-Trimester-Screening

LScreening” (Kasten ,Screening”) ist ein in
der medizinischen Versorgung der Bevdlke-
rung regelmaRig geiibtes Vorgehen mit dem
Ziel, Personen mit bestimmten Risikobefun-
den friihzeitig zu erkennen und Erkrankun-
gen zu behandeln, bevor sie zu erheblichen
oder lebensbedrohlichen Situationen fiih-
ren.

Das sogenannte ,Erst-Trimester-Screening”
wird zwischen der 11+0 und 1346 Schwan-
gerschaftswoche durchgefiihrt. Es gruppiert
die untersuchten Schwangeren in einem
~Ampelschema” in drei Gruppen in Bezug
auf Trisomie 21 des erwarteten Kindes: un-
auffallig (griin), intermediar (gelb) und auf-
fallig (rot). Die mdglichen Interventionen
sind weitere Abklarung durch eine invasive
genetische Pranataldiagnostik und keine
weitere Diagnostik. Bei festgestellter Triso-
mie sind die Handlungsoptionen Fortset-
zung der Schwangerschaft oder Abbruch. In
wie weit diese Optionen , Therapie”im Sinne
des Screenings sind, ist sicherlich eine au-
Rerordentlich personliche Einschadtzung.
Dem entsprechend wird das ,,Erst-Trimester-
Screening” in den Informationen der Bun-
deszentrale fiir gesundheitliche Aufklarung
(BZgA) unter den Verfahren zur Risikoein-
schdatzung als ,Ersttrimester-Test” be-
schrieben: ,Aus den gemessenen Werten
wird ein statistisches Risiko berechnet. ...
Eine statistische Risikoeinschdtzung sagt
nichts Konkretes iiber das Ungeborene aus,
sie ist die Berechnung einer Wahrschein-
lichkeit.”

Gesetzliche Regelungen

Der Schwangerschaftsabbruch nach medizi-
nischer Indikation (§ 218a Absatz 2 Strafge-
setzbuch) stellt die gegenwdrtige und zu-
kiinftige seelische und korperliche Gesund-
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heit der Schwangeren in den Mittelpunkt.
Die Entscheidung, ob der medizinisch indi-
zierte Abbruch auch tatsdchlich durchge-
fiihrt wird, trifft die Schwangere. Um diese
Entscheidung so fundiert wie moglich tref-
fen zu konnen, hat der Gesetzgeber mit dem
Schwangerschaftskonfliktgesetz,  zuletzt
erweitert zum 01.01.2010 um den § 2a (Kas-
ten ,SchKG"), den gesetzlichen Rahmen fiir
ein angemessenes Beratungsangebot ge-
schaffen. 2010 wurden 3.077 Schwanger-
schaftsabbriiche nach medizinischer Indi-
kation gemeldet (entsprechend 2,8 % aller
gemeldeten Abbriiche). 2.117 (1,9 %) wur-
den zwischen der 12. und 21. SSW und 462
(0,4 %) nach der 22. SSW durchgefiihrt (Sta-
tistisches Bundesamt).

Das am 01.02.2010 in Kraft getretene Gen-
diagnostikgesetz regelt nicht nur den Um-
gang mit der genetischen Prdnataldiagnos-
tik nach invasiven Eingriffen, sondern auch
schon den Umgang mit der pradiktiven Dia-
gnostik, d. h. in Bezug auf Schwangere die
Verfahren zur Risikoabschatzung fiir die Tri-
somien 21, 13 und 18. Richtlinien zur
Durchfiihrung werden von der Gendiagnos-
tik-Kommission erarbeitet.

Wer nun wirklich die geforderten und sicher
notwendigen Beratungen durchfiihren soll
und wie sie zu finanzieren sind, ist leider bis-
her nicht zufriedenstellend gekldrt.

Ausblick

Die weitere Entwicklung der Techniken fiir
genetische Analysen ermdglicht in vielen
Fachbereichen der Medizin die Aufkldrung
genetischer (Mit-)Ursachen von Erkrankun-
gen und die gezieltere Planung von Therapi-
en. Die prazise Diagnostik von Risikokons-
tellationen, z. B. das Erkrankungsrisiko fiir
erbliche Herzerkrankungen oder Krebser-
krankungen, kann Personen aus Risikofami-
lien die Entscheidung fiir individuelle pro-
phylaktische MaRnahmen ermdglichen. Ei-
nes wird die liickenlose Aufklarung des
individuellen genetischen Codes an einer
Blut- oder Speichelprobe allerdings nicht
sein: die exakte Voraussage fiir den Lebens-
lauf von der Wiege bis zur Bahre. Neben den
unkalkulierbaren nicht-genetischen Ein-
fliissen ist die Aktivitdt der einzelnen Gene
nicht gleichbleibend, sondern abhangig von
unterschiedlichsten Einflussfaktoren, z. B.
auch der Epigenetik.
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