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Wie gesund ist mein Kind®
Was pranatale Diagnostik kann und darf

Dr. med. Jochen Frenzel, Saarbriicken

Der gesetzliche Auftrag der Pranataldiagnostik ist es, Verénderungen beim ungebo-
renen Kind fesfzustellen, die so schwerwiegend sind, dass noch vor der Geburt
Entscheidungen gefroffen werden missen. ,Erkenninisse, die dariber hinausgehen,
sind nicht immer hilfreich und niitzlich, sondern belasten vielfach die Eltern mit Gber-
flussigem Wissen und unnétigen Sorgen”, stellte Dr. med. Jochen Frenzel, Saarbri-
cken, am 9. Mérz 2017 auf der Pressekonferenz des FOKO, des grobten jchrli-

chen Frauendrztekongresses in Deutschland, fest.

Medizinisch bedeutsam sind in erster Linie die Erkenntnisse, die aus den Ultraschall-
Untersuchungen bei der Frauendrztin oder dem Frauenarzt gewonnen werden. So
kann in der ersten Ultraschalluntersuchung z.B. gesehen werden, ob es sich um eine
Eileiterschwangerschaft oder Mehrlingsschwangerschaft handelt. Bei den spateren
Ultraschallterminen kann eine Mangelentwicklung festgestellt werden, die das Kind
gefcéhrdet, und die eine gezielte Behandlung der Mutter und eine frihzeitige Ent-
bindung notwendig machen kann. Auch Veranderungen der inneren Organe, die
sofort nach der Geburt lebensbedrohlich werden und deshalb in seltenen Féllen
einen operativen Eingriff noch wahrend der Schwangerschaft notwendig machen,
kénnen gefunden werden. Wenn die Plazenta direkt vor dem Muttermund sitzt —
auch dies ist im Ultraschall zu sehen —, muss die Schwangerschaft unbedingt recht-
zeitig per Kaiserschnitt beendet werden, weil die Mutter und das Kind eine natirli-
che Geburt méglicherweise nicht iberleben wirden. Es kann auch tberprift wer-
den, ob sich die Plazenta direkt auf einer Narbe, z.B. nach einer friheren Kaiser-
schnittentbindung, oder anderen Operationen an der Gebdarmutter, aufgesetzt hat,
was ebenfalls zu Problemen bei der Geburt fihren kann. Bei Zwillingen kann man
feststellen, ob einer von ihnen viel zu stark, der andere dagegen viel zu langsam
wdchst. Ursache kann hier ein selfener Fehler in der Blutversorgung durch den ge-
meinsamen Mutterkuchen sein, der in einem spezialisierten Zentrum per Laser korri-
giert werden kann. Auch hier kann ein Eingriff noch wahrend der Schwangerschaft
beide Zwillinge retten.

Zu den Veranderungen, die in der Ultraschalldiagnostik diagnostiziert werden sol-
len, gehdren auch solche, die die Gesundheit und das Uberleben des Kindes nicht
wahrend der Schwangerschaft bedrohen, aber direkt nach der Geburt. Dazu gehé-
ren schwere Fehler an den inneren Organen oder dem zenfralen Nervensystem, die
bereifs in den ersfen Lebenswochen operativ korrigiert werden missen. Wenn sol-
che Verdénderungen in der Uliraschall-Untersuchung gefunden werden, dann sollte
die Geburt in einem Perinafalzentrum statifinden, in dem das Baby ohne weiteren
Transport von Spezialisten operiert und infensivmedizinisch versorgt werden kann.
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Auf diese Anforderung hin — wesentliche und schwere Verénderungen festzustellen,
die bereits wahrend der Schwangerschaft zu Konsequenzen fihren — wurde der
Katalog der Pranataldiagnostik im Rahmen der gesetzlichen Schwangerenvorsorge
festgelegt: Drei freiwillige Uliraschall-Untersuchungen, bei denen im Wesentlichen
das Wachstum des Kindes und sein Herzschlog, die grundsatzliche Anatomie des
Gehirns und des Herzens, die Menge des Fruchtwassers und der Sitz der Plazenta
Uberprift werden.

Moderne Méglichkeiten der Uliraschall-Diagnostik

Mit den fortschreifenden Maglichkeiten der Ultraschalldiagnostik sind heute aber vor
allem in der sogenannten erweiterten UlraschallF-Untersuchung sehr viel mehr Er-
kenntnisse moglich: Hat das Kind alle Finger und alle Zehen? Fehlstellungen der
FiPe? Hat es eine Lippen-KieferGaumen-Spalte? Hat es einen ungewshnlich gro-
Ben oder kleinen Augenabstand? Nierenzysten? Viele dieser Erkenntnisse haben
wahrend der Schwangerschaft keinerlei Konsequenzen. Nur in sehr selfenen Féllen
zeigen sie Veranderungen an, die so schwerwiegend sind, dass ein Schwanger-
schaftsabbruch aus medizinischer Indikation ins Blickfeld gerét. Andere Verdnde-
rungen — etwa eine Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte, Uberzahlige Finger und Zehen
oder Fehlstellungen der Fife — werden erst im Lauf des ersten Lebensjahres korri-
giert, wenn das Baby aus der Neugeborenenperiode herausgewachsen ist.

Méglichkeiten der chromosomalen Diagnostik

Seit Uber 30 Jahren ist es maglich, durch eine Punktion der Fruchthdhle (Amniozen-
tese oder Chorionzottenbiopsie] Zellen zu gewinnen, die dieselben genetischen
Eigenschaften haben wie der Embryo; das Kind selbst wird durch die Methode
nicht verletzt. Die Zellen werden aufbereitet, die Zellkerne isoliert und die Chromo-
somen nach ihrer GréPe sortiert und gezahlt. Auf diese Weise kénnen Stérungen
der Chromosomenverteilung festgestellt werden, die fast immer einen erheblichen
Einfluss auf die Gesundheit und das leben des Kindes und damit auf den Alltlag der
Ellern haben. Fir Frauen iber 35 Jahre werden die Kosten fir die Untersuchung im
Rahmen der gesetzlichen Schwangerschaftsvorsorge erstattet.

Allerdings kann die Punktion einen Blasensprung auslésen; die Methode steht im
Verdacht, bei einer von 200 Schwangerschaften zu einer Fehl- oder Frihgeburt zu
fohren.

Nichtinvasive Diagnostik von chromosomalen Stérungen

Um dieses Risiko zu umgehen, wird Schwangeren haufig das nichtinvasive Ersttri-
mester-Screening angeboten. Hierbei wird anhand einer Ultraschalluntersuchung der
Nackenregion, des Nasenbeins und des Herzens des Embryos und anhand von
zwei typischen Blutwerten das Risiko errechnet, ob bei dem Kind eine Verdreifa-
chung (Trisomie) des Chromosoms 21, 18 und 13 vorliegen konnte. Ergeben sich
dafir keine Anhalispunkte, so entschlieBen sich viele Frauen, auf die Punkfion zu

verzichten.

Vor funf Jahren stand in Deutschland erstmals ein Verfohren zur Verfigung, um
Bruchsticke aus dem Erbgut des Embryos im Blut der Mutter nachzuweisen und
systematisch aufzubereiten (Non-invasive Pranataldiagnostik = NIPD). Die Methode
wurde zundchst nur dafir eingesetzt, einen Verdacht auf eine Trisomie 21,18 und 13
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auszusprechen oder mit hoher Sicherheit auszuschliePen. Eine invasive Diagnostik
per Chorionzottenbiopsie oder Amniozentese muss sich bei auffélligem Befund
danach immer anschliefen.

Allerdings wurden die Nachweismethoden der NIPD in den letzten Jahren rapide
verfeinert. Inzwischen kénnen mit diesen Testverfahren deutlich mehr chromosomale
Verdnderungen festgestellt werden wie Mikrodeletionen von Chromosomen, oder
Veranderungen der Geschlechtschromosomen.

Diagnostik von genetischen Eigenschaften

Da es aber Wissenschaftlemn bereits vor einigen Jahren gelungen ist, das gesomte
menschliche Genom zu entschlisseln, wird es nur noch eine Frage der Zeit sein,
wann samiliche genetischen Untersuchungen auf Krankheitsrisiken, die heute for Er
wachsene angeboten werden, auch in der Schwangerschaft verfigbar sein kénnten.

Es handelt sich dabei nicht um das Erkennen von Erkrankungen, die mit Sicherheit
auftreten werden und das Leben verkirzen oder erheblich veréndern wiirden, son-
demn vielfach lediglich um Risiken.

,Aber was wirden Eltern mit dem Wissen anfangen, dass ihr Baby ein erhdhtes
Risiko hat fir Diabetes, fir Brustkrebs, fir Herzinfarkt oder fir rheumatische Gelenk-
veranderungen oder Alzheimer?” fragt Frenzel. ,Die meisten Menschen lehnen
solche Untersuchungen fir sich selbst ab. Aber wiirden sie es auch tun, wenn es um
ein ungeborenes Baby ginge? Und was fir Konsequenzen hatte es, wenn sie das
alles wisssten? 90% aller Schwangeren, die erfahren, dass ihr Kind eine Trisomie
21 oder aber eine offene Wirbelsaule (Spina bifida) hat, brechen die Schwanger
schaft ab, weil sie fur sich selbst vorhersehen, dass sie gesundheitlich und psychisch
dem Leben mit diesem Kind nicht gewachsen waren. Wie viele Frauen wirden ihre
Schwangerschaft abbrechen, wenn sie von Krankheitsrisiken ihres Babys erfahren2”

Science fiction schon morgen?

,Als Frauenarzt denke ich, dass sich Ethik, Politik und die Gesetzgebung noch im-
mer nicht wirklich nah genug mit den Konflikten befasst haben, in die Paare gero-
fen, wenn sie wéhrend der Schwangerschaft von einer spateren Behinderung oder
Erkrankung ihres Kindes erfahren”, fuhrt Frenzel aus: ,Viele Paare fihlen sich mit
diesem belastenden Wissen nach wie vor alleingelassen.” Umso dringlicher sei es,
so der Frauenarzt, dass die atemberaubenden Erweiterungen in der prénatalen
Diagnostik politisch mit Besonnenheit, Weitblick und Verantwortung begleitet und
begutachtet werden: ,Nur noch wenige Jahre frennen uns von der Sciencefiction-
Vorstellung, dass Frauen ihre Schwangerschaften abbrechen, weil ihre Babys ein
erhdhtes Risiko haben, klein und dick zu bleiben.”
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Ihr Ansprechparner:

Dr. med. Jochen Frenzel
Berliner Promenade 15
66111 Saarbriicken
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