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Richtlinien zur pranatalen Diagnostik von
Krankheiten und Krankheitsdispositionen

Vorwort

Ein wichtiges Ziel der 1987 vom Wissenschaftlichen Bei-
rat veroffentlichten Empfehlungen ,,Pranatale Diagnostik®
war die enge Zusammenarbeit zwischen den Arzten der in-
volvierten medizinischen Fachrichtungen unter Beteiligung
der nachsorgenden Kinderérzte und Kinderchirurgen. Der
Schwerpunkt der prénatalen Diagnostik lag damals in der
Erfassung von Chromosomenaberrationen, angeborenen
Stoffwechselstorungen und Neuralrohrdefekten. Es gab ne-
ben der bewihrten Amniozentese und der bereits arrivier-
ten Ultraschalldiagnostik auch schon die in statu nascendi
befindliche Chorionzottenbiopsie, die eine Vorverlegung
der Prinataldiagnostik vom zweiten ins erste Schwanger-
schaftstrimenon erlaubte.

In den vergangenen 10 Jahren hat eine aulergewohnlich
erfolgreiche medizinische und medizin-technische Entwick-
lung stattgefunden. Diese umfaf3t im prianataldiagnostischen
Bereich eine zunehmende Anzahl monogener Krankheits-
bilder, die Einfithrung molekularer Techniken in die Chro-
mosomendiagnostik und die hochauflésende Ultraschalldia-
gnostik sowie im therapeutischen Bereich unter anderem
auch die intrauterine Blutaustausch-Transfusion bei Rh-In-
kompatibilitdt zwischen Mutter und Fetus.

Die nunmehr vorliegende erste Fortschreibung der
Empfehlungen von 1987 ist notwendig geworden, weil sich
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nicht nur die drztlichen Aufgaben stark ausgeweitet und dif-
ferenziert haben. Auch die juristischen und ethischen Rah-
menbedingungen haben durch Gesetzesdnderungen und
hochstrichterliche Urteile sowie durch die zunehmende Pa-
tientenautonomie mit der Forderung nach ,,informed con-
sent” fiir alle medizinischen Mafnahmen eine zeitgeméfle
Anpassung erfahren. Somit ist die Schwangerenberatung in
das Zentrum der Prénataldiagnostik geriickt. Sie erfordert
neben solider Sachkenntnis zu genetischen Fragen und zu
den diagnostischen und therapeutischen Moglichkeiten und
Risiken auch eine verstdndnisvolle Aussprache und eine
Erorterung der elterlichen Entscheidungsoptionen. Diese
hochsensible Wechselwirkung im Arzt-Patienten-Verhiltnis
ist der Grund, warum aus der urspriinglichen Empfehlung in
der ersten Fassung dieses Papieres nun eine Richtlinie wur-
de.

Die lang bewéhrten Mutterschafts-Richtlinien mit ihren
klaren Anweisungen zu den erforderlichen drztlichen MaB-
nahmen wihrend Schwangerschaft, Geburt und friithkindli-
cher Entwicklung werden durch die ,,Richtlinien zur Prina-
taldiagnostik* erginzt. Ihr Schwerpunkt sind die Information
und Beratung der Schwangeren in einer besonderen, oft
schwerwiegenden Entscheidungssituation, die nicht selten
die langfristige arztliche Begleitung eines betroffenen Kin-
des und seiner Eltern, auch in der weiteren Familienpla-
nung, erforderlich macht.
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Einfuhrung

Die pridnatale Medizin dient der Be-
treuung der ratsuchenden Schwangeren
und des Ungeborenen. Die prénatale
Diagnostik ist ein wesentlicher Bestand-
teil der prdnatalen Medizin. Sie beinhal-
tet in Anlehnung an die Definition der
,European Study Group on Prenatal
Diagnosis“ (1) alle die diagnostischen
MaBnahmen, durch die morphologi-
sche, strukturelle, funktionelle, chromo-

somale und molekulare Stérungen vor
der Geburt erkannt oder ausgeschlos-
sen werden konnen. Bei ihrer Ein-
fithrung stand neben der Absicht, die
perinatale Morbiditdt und Mortalitit zu
reduzieren, die Klarung des Risikos fiir
spezifisch genetisch bedingte Erkran-
kungen im Einzelfall im Vordergrund.
Mit dem Fortschritt der medizinischen
Wissenschaften wurde auch die prénata-
le Diagnostik weiterentwickelt. Durch
die Ultraschalltechnik ist der Fetus aus
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seiner prénatalen Anonymitidt heraus-
getreten und bereits vor der Geburt
zum bildlich dokumentierbaren Indivi-
duum und im Krankheitsfall zum Pati-
enten geworden. Die strenge Einhal-
tung einer unteren Altersgrenze der
Schwangeren als definierte medizini-
sche Indikation zur invasiven prénata-
len Diagnostik, die auf das altersabhén-
gig erhohte Risiko der Mutter fiir Chro-
mosomenanomalien des Kindes abhob,
wurde inzwischen verlassen. Dies fiihrte
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zu einem Anstieg invasiver diagnosti-
scher MaBnahmen auch bei jiingeren
Frauen und zu einer Abnahme patholo-
gischer Chromosomenbefunde. Durch
Vorschaltung des Triple-Tests und der
frithen Ultraschalldiagnostik ist die
Zahl invasiver prédnataler diagnosti-
scher Eingriffe bei jiingeren Schwange-
ren wieder riickldufig. Heute ist eine
préanatale Diagnostik angezeigt bei
risikobehafteter beziehungsweise kli-
nisch auffilliger Schwangerschaft und
wenn bei der Betreuung der Schwange-
ren im Rahmen der Mutterschafts-
Richtlinien Entwicklungsstorungen des
Kindes auffallen. Keine Mafnahme der
pranatalen Diagnostik hat eine eugeni-
sche Zielsetzung.

1. Ziele der prénatalen
Diagnostik

Ziele der prianatalen Diagnostik sind:

> Storungen der embryonalen und
fetalen Entwicklung zu erkennen,

> durch Fritherkennung von Fehl-
entwicklungen eine optimale Behand-
lung der Schwangeren und des (ungebo-
renen) Kindes zu erméglichen,

B> Befiirchtungen und Sorgen der
Schwangeren zu objektivieren und abzu-
bauen und

> Schwangeren Hilfe bei der Ent-
scheidung iiber die Fortsetzung oder den
Abbruch der Schwangerschaft zu geben.

Die grundsitzliche Anerkennung des
elterlichen Wunsches nach einem gesun-
den Kind kann zu einem Konflikt mit der
grundsétzlichen Anerkennung des Schutz-
bediirfnisses des Ungeborenen fiihren.
Aus der prinatalen Diagnostik gewonne-
ne Erkenntnisse und deren Bewertung
rechtfertigen allein nicht, zu einem
Schwangerschaftsabbruch zu raten, ihn zu
fordern oder durchzusetzen. Hingegen ist
die Entscheidung einer Schwangeren fiir
einen Abbruch der Schwangerschaft vom
Arzt zu respektieren.

Die menschlichen, ethischen und ju-
ristischen Probleme der prdnatalen Dia-
gnostik erfordern fachliche Erfahrung
und nachgewiesene Kompetenz sowie in
der Regel eine friihzeitige Zusammenar-
beit zwischen Gynikologen, Humange-
netikern, Neonatologen und gegebenen-
falls Spezialisten anderer Fachgebiete.

2. Information und Beratung
der Schwangeren

Die Komplexitit der préinatalen Dia-
gnostik erfordert es, da3 die Schwangere
von dem Zeitpunkt an, zu dem sie &rztli-
che Hilfe in Anspruch nimmt, beratend

und informierend begleitet wird. Dabei
ist der Beratungs- und Informationsbe-
darf zu verschiedenen Zeitpunkten
wihrend und nach der Schwangerschaft
unterschiedlich.

2.1 Die ungezielte pridnatale Dia-
gnostik, wie zum Beispiel die im Mut-
terpal} verankerten Ultraschalluntersu-
chungen auf Entwicklungsstérungen,
obwohl nicht mit einem spezifischen
korperlichen Risiko verbunden, bedarf
gleichwohl einer aufklidrenden Bera-
tung.

2.2 Die Schwangere soll vor Durch-
fiilhrung einer gezielten prédnatalen Dia-
gnostik ausfiihrlich beraten werden iiber

> AnlaB fiir die Untersuchung,

B> Ziel der Untersuchung,

B> Risiko der Untersuchung,

B> Grenzen der prinatalen diagnosti-
schen Moglichkeiten und prinatal nicht
erfaB3bare Storungen,

B> Sicherheit des Untersuchungser-
gebnisses,

> Art und Schweregrad moglicher
oder vermuteter Storungen,

> Moglichkeiten des Vorgehens bei
einem pathologischen Befund,

B> psychologisches und ethisches
Konfliktpotential bei Vorliegen eines pa-
thologischen Befundes,

> Alternativen zur Nicht-Inan-
spruchnahme der invasiven prinatalen
Diagnostik.

Anmerkung:

Die Einwilligung der Schwangeren
nach Aufkldrung ist eine unverzichtbare
Voraussetzung fiir jede MaB3nahme der
pranatalen Diagnostik.

2.3 Die ausfiihrliche Beratung der
Schwangeren nach prénataler Diagnose
einer Erkrankung oder Entwicklungs-
storung des Kindes beinhaltet Informa-
tionen iiber die

> Bedeutung des Befundes,

> Ursache, Art und Prognose der
Erkrankung oder Entwicklungsstorung
des Kindes,

> mogliche Komplikationen,

P> pri- und postnatale Therapie- und
Forderungsmoglichkeiten,

> Konsequenzen fiir die Geburtslei-
tung (Modus, Zeit und Ort),

B> Alternativen: Fortfithrung oder Ab-
bruch der Schwangerschaft,

> Kontaktmoglichkeiten zu gleichar-
tig Betroffenen und Selbsthilfegruppen
und

> Moglichkeiten der Inanspruchnah-
me medizinischer und sozialer Hilfe.

Anmerkung:

Die Mitteilung eines pathologischen
Befundes an die Schwangere hat durch
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den behandelnden und/oder beratenden
Arzt zu erfolgen.

231 Bei Entscheidung zur Fort-
fiihrung der Schwangerschaft iiber

> Behandlungsmoglichkeiten, gege-
benenfalls intrauterine Therapie,

B> nichtinvasive medikamentose Be-
handlung des Kindes iiber die Schwange-
re,

P> invasive medikamentdse Behand-
lung des Kindes,

B> operative MaBnahmen.

2.3.2 Bei Entscheidung zum Abbruch
der Schwangerschaft iiber

> die Moglichkeiten der Durch-
fiihrung des Abbruchs unter den gegebe-
nen medizinischen und juristischen Rah-
menbedingungen,

B> den Umgang mit dem toten Kind
(zum Beispiel Beerdigung),

D> die Moglichkeiten einer eventuell
erforderlichen psychotherapeutischen
Nachsorge, gegebenenfalls unter Hinzu-
ziehung von Selbsthilfegruppen sowie
deren Vermittlung.

Anmerkung:

Die Entscheidung der Schwangeren
sowie die erhobenen Befunde und die
Aufklarungsinhalte hierzu sind in jedem
Falle zu dokumentieren.

3. Umfang der pranatalen
Diagnostik

Die prinatale Diagnostik enthilt fol-
gende Elemente:

3.1 Friihzeitige, anamnestische und dia-
gnostische Erfassung von Risikofaktoren
fiir Entwicklungsstorungen des Kindes (2)

> aus der Eigenanamnese der
Schwangeren: zum Beispiel Diabetes
mellitus, zerebrale Anfallsleiden und
Autoimmunerkrankungen,

B> aus der Familien- und Schwanger-
schaftsanamnese: Fehl- und Totgeburten,
angeborene Anomalien, genetisch be-
dingte oder familidr gehéduft aufgetretene
Erkrankungen,

D> gegebenenfalls ethnische Herkunft;
Verwandtenehe,

> Exposition gegeniiber mutagenen,
teratogenen und fetotoxischen Agenzien
(auch Infektionen), pri-, peri- und post-
konzeptionell,

> FEinnahme oder Mi3brauch von
Medikamenten, GenuBmitteln und Dro-
gen.

Anmerkung:

In einigen Bevolkerungsgruppen tre-
ten Genmutationen héufiger auf (zum
Beispiel aus Mittelmeerldndern: B3-Tha-
lassé@mie). In diesen Fillen ist eine gene-
tische Beratung zu empfehlen.
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3.2 Risiko-Ermittlung

3.2.1 MaBinahmen zur Risiko-Ermitt-
lung:

> Untersuchung gemifB den Mutter-
schafts-Richtlinien,

B> Priifung bestimmter altersabhin-
giger genetischer Risiken durch Bestim-
mung von Serummarkern und gezielte
Ultraschalluntersuchungen,

D> bei Anhaltspunkten fiir ein gene-
tisch bedingtes Risiko Nutzung der Mog-
lichkeiten einer humangenetischen Be-
ratung und Diagnostik einschlieBlich ei-
ner Heterozygotentestung bei haufigen
Genmutationen,

> bei Anhaltspunkten fiir teratogene
Risiken Konsultation sachkundiger In-
stitutionen:

— Frauenarzt (mit Schwerpunkt spezi-
elle Geburtshilfe und Perinatalmedizin),

—Kinderarzt (mit Schwerpunkten spe-
zielle pédiatrische Intensivmedizin und/
oder Neonatologie),

— Humangenetiker,

— Pharmakologen, Toxikologen, Spe-
zialisten fiir Strahlenschutz,

— Arzneimittel-Informationszentrale,

— Giftzentrale,

— Pharmazeutische Hersteller,

D> bei Verdacht auf teratogen oder
fetotoxisch wirkende Infektionserreger:

—Mikrobiologen,

— Humangenetiker.

3.2.2 Methoden der Risikospezifi-
zierung

Bei der prénatalen Risiko-Ermitt-
lung kann die Untersuchung bioche-
mischer Marker, zum Beispiel Triple-
Test, hilfreich sein. Dieser umfaf3t die
Bestimmung im miitterlichen Serum
von

B> Alpha-Fetoprotein (AFP),

B> Choriongonadotropin (HCG) und

> unkonjugiertes (= freies) Ostriol.

Anmerkung:

Der Test kann in unterschiedlichen
Laboratorien mit unterschiedlichen
Reagenzien durchgefiihrt werden, was
zu unterschiedlichen methodenabhin-
gigen Bewertungsbereichen fiihren
kann. Daher konnen die erhaltenen
Werte zur Zeit nur als Vielfaches der
Referenzbereiche (multiple of medians
= MOM) angegeben werden. Die An-
wendung einheitlicher Testsysteme ist
anzustreben, um — vom jeweiligen La-
bor unabhiéngig — zu verldBlichen und
reproduzierbaren MeBwerten zu kom-
men.

Das Ergebnis einer gewichteten
Auswertung aller drei Komponenten
des Triple-Tests ermoglicht unter
Beriicksichtigung von Alter und Ge-
wicht der Mutter und der moglichst
genau zu bestimmenden Schwanger-
schaftsdauer eine im Vergleich zur al-
leinigen Beriicksichtigung des miitterli-

Tabelle

Gezielte invasive Malinahmen der prénatalen Diagnostik
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chen Alters genauere Ermittlung des
Risikos, ob bei dem zu erwartenden
Kind ein Down-Syndrom vorliegt. Die
Aufklarung der Schwangeren iiber das
Ergebnis der Untersuchung biochemi-
scher Marker und die Beratung dar-
iiber sind zu dokumentieren.

Die Durchfithrung der internen und
externen Qualitdtskontrolle in Anleh-
nung an die Richtlinien der Bundesérz-
tekammer zur Qualitdtssicherung me-
dizinischer Laboratorien wird empfoh-
len.

3.3 Mogliche Griinde fiir eine ge-
zielte, insbesondere invasive prédnatale
Diagnostik sind:

D> erhohtes Alter der Schwangeren,

D> auffillige Serummarker,

D> verdichtige sonographische Be-
funde (zum Beispiel dorsonuchales
Odem),

D> prénatal diagnostizierbare Er-
krankungen in der Familie,

B> strukturelle oder numerische
chromosomale Aberrationen bei einem
Elternteil,

> Exposition préd- und perikonzep-
tionell und postkonzeptionell der Mut-
ter gegeniiber potentiell mutagenen, te-
ratogenen und fetotoxischen Agenzien
einschl. ionisierender Strahlen,

D> teratogen und fetotoxisch wir-
kende Infektionen der Mutter.

Anlaf3

Test

Entnahmetechnik

Erhohtes Alter der Schwangeren

Chromosomenanalyse

Chorionzottenentnahme
Frith-Amniozentese
Standard-Amniozentese

(mit oder ohne Plazentapunktion)
Alternativ: Nabelschnurpunktion

Verdichtiger Ultraschallbefund
oder auffilliges Ergebnis der
Untersuchung biochemischer Marker

Chromosomenanalyse und
weitergehende Laboruntersuchung

Amniozentese

(mit oder ohne Plazentapunktion)
Alternativ: Plazentapunktion
Chorionzottenentnahme (z. B. bei
Nackenodem, Plexuszyste)

Friih- oder Standard-Amniozentese
und Plazentapunktion

Alternativ: Nabelschnurpunktion

Risiko fiir eine molekulargenetisch
erkennbare Storung

DNA-Analyse

Chorionzottenentnahme
oder Plazentapunktion
(mit oder ohne Amniozentese)

Risiko fiir eine biochemisch
erkennbare Storung

Biochemische Analyse

Chorionzottenentnahme,
Friih- oder Standard-Amniozentese
und Plazentapunktion

Zeitpunkt des Eingriffs:
Frithamniozentese: SSW 12 + 0 bis 14 + 6;

Standard-Amniozentese: ab SSW 15 + 0;

Nabelschnurpunktion: ab SSW 17 + 0;

Chorionzottenentnahme: ab SSW 10 + 0 (wegen evtl. eingriffsbedingter Extremitidtenfehlbildungen nicht frither)
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Das Risiko einer Erkrankung oder
Fehlentwicklung des Kindes infolge
einer prd- und perikonzeptionellen
Exposition der Eltern und postkon-
zeptionellen Exposition der Mutter
gegeniiber mutagenen, teratogenen
oder fetotoxischen Agenzien einschlief3-
lich infektioser und physikalischer (ioni-
sierende Strahlen) Noxen wird meistens
uiberschitzt; es bedarf einer Beurtei-
lung, beispielsweise durch Humangene-
tiker, Toxikologen oder Arbeitsmedizi-
ner. Ungeachtet dieser fachlichen Beur-
teilung sollte eine gezielte Ultraschall-
untersuchung zur Absicherung beitra-
gen.

3.4 Prianatale Diagnostik bei erhoh-
tem Risiko (zum Beispiel nach dem Er-
gebnis der Untersuchung biochemi-
scher Marker)

Moglichkeiten der gezielten pridna-
talen Diagnostik bei erhohtem Risiko
sind

P nicht invasiv:

— mikrobiologische Untersuchungen
aus dem Blut der Schwangeren,

— gezielte Sonographie,

— Rontgendiagnostik, eventuell Ma-
gnetresonanztomographie.

» invasiv (siche Tabelle):

— Chorionzotten-/Plazentabiopsie,

— Amniozentese,

— Chordozentese,

— Organbiopsie (zum Beispiel Haut,
Leber, Muskel),

— Embryo-/Fetoskopie.

Das zytogenetische Ergebnis ist ver-
fligbar

> in der Kurzzeitkultur nach 1 bis 3
Tagen (hat die Bedeutung eines vorldu-
figen Ergebnisses),

B> in der Langzeitkultur nach 10 bis
21 Tagen,

> nach Nabelschnurpunktion nach
3 bis 5 Tagen.

Die  Interphase-FISH-Diagnostik
und/oder molekulargenetische Schnell-
diagnostik kann als Schnelltest zur Er-
kennung der héufigsten Aneuploidien
dienen, jedoch — mit Ausnahmen — eine
Karyotypisierung nicht ersetzen.

Anmerkung zu Risiken des Aborts
bzw. intrauterinen Fruchttodes bei in-
vasiven Verfahren der prianatalen Dia-
gnostik (siehe dazu auch Nutzen-Ri-
siko-Analyse und -Abwégung bei 10.
»Rechtliche = Rahmenbedingungen®):
Die genaue Ermittlung eines Kausalzu-
sammenhangs zwischen Eingriff und
Abort ist im Einzelfall — auch durch
morphologische Untersuchung des Ab-
ortmaterials — nur selten moglich, je-
doch unabhéngig von der Entnahme-
technik (transzervikal und transabdo-
minal) = 3 %.

Amniozentese

Eine Amniozentese im 2. Trimenon
ist mit einem Abortrisiko von 0,5 bis
1,0 % behaftet. Wenn eine Frithamnio-
zentese nach der SSW 11 + 0 durchge-
fithrt und die aspirierte Fruchtwasser-
menge auf 10 ml begrenzt werden, ist
das Risiko eines Aborts = 1 %. Eine
Amniozentese vor der SSW 11 + 0 hat
ein deutlich erhohtes Abortrisiko und
kann durch die diagnostisch gleichwer-
tige Chorionzottenbiopsie ersetzt wer-
den.

Chorionzottenbiopsie

Das Abortrisiko durch Chorionzot-
tenbiopsie ist an entsprechend ausge-
wiesenen Zentren nicht hoher als das
bei Amniozentese.

Chordozentese

Das Risiko eines Aborts oder in-
trauterinen Fruchttodes bei der Chor-
dozentese ist indikationsabhingig.

Fetoskopie

Das Abortrisiko einer Fetoskopie
bis zur 28. SSW in Zusammenhang mit
einer Hautbiopsie betridgt 2 bis 3 %.

4. Nachsorge

Die Nachsorge nach Abbruch der
Schwangerschaft oder Geburt eines
kranken Kindes sollte umfassen:

B> sorgfiltige Dokumentation des
klinischen Befundes, gegebenenfalls fo-
tografisch, rontgenologisch und fetal-
pathologisch,

P> Bestdtigung, Erginzung oder
Korrektur des pridnatal erhobenen Be-
fundes,

D> genetische Beratung der Eltern,

B> Beratung iiber mogliche gezielte
pridnatale diagnostische MalBnahmen
bei nachfolgenden Schwangerschaften
und gegebenenfalls bei Schwanger-
schaften weiterer Nachkommen,

B> begleitende — gegebenenfalls psy-
chotherapeutische — Betreuung.

5. Praimplantations-
diagnostik

Die In-vitro-Fertilisation erlaubt es,
unter Einsatz hochempfindlicher mole-
kulargenetischer Methoden an einzel-
nen, dem Embryo entnommenen Zel-
len eine genetische Diagnostik vorzu-
nehmen (Prdimplantationsdiagnostik).
In anderen europdischen Liandern, wie
zum Beipiel GroBbritannien, Belgien
und den Niederlanden, ist die Prdim-
plantationsdiagnostik ethisch und juri-
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stisch akzeptiert und wird praktiziert.
In Deutschland regelt das Embryonen-
schutzgesetz den Umgang mit Embryo-
nen. Ob danach eine Prdimplantations-
diagnostik zuléssig ist, ist umstritten.

6. Prakonzeptionelle
Diagnostik

Definition: Untersuchung des aus der
Oogenese stammenden zweiten Polkor-
perchens noch vor Befruchtung der Ei-
zelle.

Diese Diagnostik befindet sich noch
in einem experimentellen Stadium und
kann routinemafig noch nicht eingesetzt
werden.

7. Intrauterine Therapie

7.1 Indikationen

Eine intrauterine Therapie ist indi-
ziert, wenn Uberlebens- und Entwick-
lungschancen des Kindes verbessert wer-
den konnten.

Sie ist nicht indiziert,

> wenn der Reifegrad des Kindes
ohne grofieres Risiko eine Entbindung
erlaubt und das Kind postnatal effekti-
ver behandelt werden kann,

> wenn der Schweregrad der zu be-
handelnden Fehlbildung oder Erkran-
kung therapeutische Mafinahmen nicht
mehr zuldBt oder

> wenn Begleitfehlbildungen, Folge-
veranderungen oder zugrundeliegende
chromosomale oder monogene Syndro-
me die postnatale Uberlebenschance be-
eintréchtigen.

7.2 Konservative Mafinahmen

7.2.1 Nicht invasiv

Medikation iiber die Mutter zum Bei-
spiel von

B> Antiarrhythmika und Digitalisgly-
kosiden bei Tachyarrhythmie,

P> Kortikosteroiden bei unzureichen-
der Lungenreife und bei adrenogenita-
lem Syndrom.

7.2.2 Invasiv

Bluttransfusion bei Rhesusinkompa-
tibilitdt

Die intravaskuldre Transfusion un-
ter sonographischer Kontrolle ist erfolg-
reicher als die intraperitoneale Trans-
fusion, ist bereits ab SSW 17 + 0 mog-
lich und insbesondere beim Hydrops fe-
talis effektiv. Daher miissen die vorbe-
reitenden Untersuchungen (zum Bei-
spiel Bilirubin- und Hdmoglobin-Kon-
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zentration und Himatokrit im fetalen
Blut sowie die Bilirubin-Konzentration
im Fruchtwasser) zu diesem Zeitpunkt
vorliegen.

7.3 Operative Mafinahmen

Intrauterine Operationen sind wegen
des hohen Risikos und mangelhafter Er-
folgschancen weitgehend verlassen wor-
den. Sie sind nur in seltenen Einzelféllen
indiziert.

Anmerkung:

Jede intrauterine Therapie kann nur
iiber die Mutter erfolgen. Daher ist ihre
Zustimmung aus zwei Griinden erfor-
derlich:

D> die Mutter ist in ihrer Leibesinte-
gritit mitbetroffen,

P> das Kind ist nicht einwilligungs-
fahig.

Der Vater des Kindes sollte in die
Uberlegungen einbezogen werden, seine
Zustimmung ist nicht erforderlich, ein
Verweigerungsrecht besteht nicht.

8. Qualifikationsnachweise

Die Qualifikation fiir verschiedene
Bereiche der préinatalen Diagnostik wird
wie folgt dokumentiert:

Erstuntersuchung der Schwangeren
und Erfassung der Risikofaktoren:

Facharzt fiir Frauenheilkunde und
Geburtshilfe

Gezielte Ultraschalluntersuchungen
und invasive priinatale Eingriffe:

Facharzt fiir Frauenheilkunde und
Geburtshilfe

— mit fakultativer Weiterbildung in
spezieller Geburtshilfe und Perinatalme-
dizin oder

— gleichartige Qualifikation

Facharzt fiir Kinderheilkunde

— mit fakultativer Weiterbildung in
spezieller padiatrischer Intensivmedizin
und/oder

— Schwerpunkt Neonatologie

Genetische Beratung und Risikoab-
schiitzung:

Facharzt fiir Humangenetik

Facharzt mit Zusatzbezeichnung ,,Me-
dizinische Genetik“

Genetische Labordiagnostik:

Facharzt fiir Humangenetik, Fachhu-
mangenetiker, gegebenenfalls mit Fach-
kunde in zytogenetischer und/oder mo-
lekulargenetischer Labordiagnostik

Fachhumangenetiker, gegebenenfalls
mit Fachkunde in Zytogenetik und/oder
Molekulargenetik

Infektionsdiagnostik:

Facharzt fiir Mikrobiologie und In-
fektionsepidemiologie

9. Ethische Aspekte der
pranatalen Diagnostik

In jedem Einzelfall sind Nutzen und
Risiko fiir Mutter und Kind gegeneinan-
der abzuwigen. Dabei ist die Entschei-
dung einer schwangeren Frau fiir oder
gegen eine prianatale Diagnostik — unab-
héngig von spiteren Konsequenzen —
vom Arzt zu respektieren. Eine prénata-
le Diagnostik ist sinnvoll und drztlicher-
seits geboten, wenn dadurch eine Er-
krankung oder Behinderung des Kindes
intrauterin behandelt oder fiir eine
rechtzeitige postnatale Therapie gesorgt
werden kann.

Fiir das Kind fehlt es dann an einer
Indikation fiir die prénatale Diagnostik,
wenn — was nicht selten der Fall ist —
sich keine Therapiemoglichkeiten ab-
zeichnen. In dem Falle kann das unge-
borene Kind dem Risiko eines diagno-
stischen Eingriffs ausgesetzt werden,
obwohl eine Entscheidung iiber Fortset-
zung oder Abbruch der Schwanger-
schaft die einzige Konsequenz aus dem
Ergebnis der Diagnostik darstellt. Fiir
die schwangere Frau stellen die Ergeb-
nisse der pridnatalen Diagnostik einen
Informationsgewinn dar, der meistens
Befiirchtungen und Sorgen um den Ge-
sundheitszustand des Kindes ausriumen
kann. Wird jedoch die Verdachtsdiagno-
se einer Erkrankung oder Behinderung
durch die prédnatale Diagnostik be-
stitigt, entscheidet die schwangere Frau
dariiber, ob sie von der Moglichkeit des
Schwangerschaftsabbruches Gebrauch
machen will.

Das zentrale ethische Problem der
préanatalen Diagnostik ist die Frage
nach einem eventuellen Schwanger-
schaftsabbruch bei Nachweis einer Er-
krankung oder Behinderung des unge-
borenen Kindes. Bei einer Entschei-
dung fiir einen Schwangerschaftsab-
bruch geraten alle Beteiligten — Schwan-
gere und Arzte — unvermeidlich in den
Konflikt mit dem Totungsverbot. Die
Pluralitit der Wertsetzungen ermog-
licht fiir diesen Konflikt keine von allen
Menschen gleichermaBSen akzeptierte
Losung. Entscheidungen kénnen nur im
Einzelfall erarbeitet werden. Der
Schwangerschaftsabbruch nach prina-
taler Diagnostik eines erkrankten oder
behinderten Kindes stellt das unvoll-
kommene Bemiihen dar, eine im Kern
nicht auflosbare Konfliktsituation zu
beenden.

Dieser Sachverhalt erfordert es, da3
die Problematik des Schwangerschafts-
abbruches und das Risiko der Diagno-
stik in die Beratung der Schwangeren
vor einer prinatalen Diagnostik einbe-
zogen werden.
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10. Juristische Aspekte

Die rechtliche Bewertung mufl zum
einen das Lebensrecht des Ungeborenen
(BVerfG vom 28. 5. 1993, Az.: 2 BvF
4/92) und zum anderen die aus dem all-
gemeinen Personlichkeitsrecht (GG Art.
2 Abs. 2) folgende Handlungsfreiheit der
Frau/Eltern auf selbstbestimmte Mutter-
schaft/Elternschaft einbeziehen. Somit
muf sich das é&rztliche Handeln in der
prédnatalen Diagnostik an diesen beiden
gleichermaflen grundrechtlich geschiitz-
ten Positionen orientieren.

Durch Inanspruchnahme beziehungs-
weise Ubernahme der Betreuung einer
Frithschwangerschaft wird zwischen der
Schwangeren und dem Arzt ein Behand-
lungsvertrag begriindet. Dieser bezieht
neben der Betreuung der Mutter die des
Ungeborenen ein. Im Rahmen dieses
Behandlungsvertrages ist der Arzt ver-
pflichtet, auf die Moglichkeiten hinzu-
weisen, Schiden der Leibesfrucht zu dia-
gnostizieren (3, 4). UnterldBt der Arzt
diesen Hinweis oder eine medizinisch
begriindete Diagnosemafnahme, in die
die Schwangere eingewilligt hat, so ver-
letzt er den Behandlungsvertrag und
ist gegebenenfalls schadenersatzpflichtig
(5). Hinweise auf ein erhohtes Fehlbil-
dungsrisiko erfordern es, die Schwange-
re iiber die Moglichkeiten der invasiven
prénatalen Diagnostik aufzukldren, ins-
besondere, wenn sich daraus eine poten-
tiell erfolgreiche Behandlungsmoglich-
keit des Kindes ergeben kann.

Das Ergebnis der prianatalen Diagno-
stik muf3 der Mutter/den Eltern im Rah-
men eines Beratungsgespriaches mitge-
teilt werden. Wurde eine schwere ge-
sundheitliche Stérung des ungeborenen
Kindes festgestellt, ist der Arzt gehalten,
auf die bestehenden Moglichkeiten zur
Unterstiitzung bei der Geburt eines be-
hinderten Kindes hinzuweisen. Die Be-
ratung vor und nach prénataler Diagno-
stik hat unter Beachtung der unter 2.
dargestellten Grundsétze zu erfolgen.

Die potentielle Gefdhrdung des Kin-
des durch invasive Eingriffe im Rahmen
der prédnatalen Diagnostik erfordert es,
die Moglichkeiten einer risikoarmen
Diagnostik  voll auszuschopfen (6).
Grundsitzlich diirfen bei diagnostischen
Eingriffen in Relation zum Nutzen nur
geringere Risiken in Kauf genommen
werden als bei den sich aus der Diagno-
stik ergebenden therapeutischen Ein-
griffen.

Die Diagnose einer schwerwiegen-
den Erkrankung des Kindes kann eine
Voraussetzung nach §§ 218 ff. StGB fiir
die Unzumutbarkeit der Fortsetzung
der Schwangerschaft und daher Anlaf
fir einen Schwangerschaftsabbruch
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sein. GemiB § 218 a Abs. 2 StGB ist der
mit der Einwilligung der Schwange-
ren von einem Arzt vorgenommene
Schwangerschaftsabbruch dann nicht
rechtswidrig, wenn der Abbruch — nach
derzeitiger Gesetzeslage — unter Be-
riicksichtigung der gegenwértigen und
zukiinftigen Lebensverhiltnisse der
Schwangeren nach irztlicher Erkennt-
nis angezeigt ist, um eine Gefahr fiir das
Leben oder die Gefahr einer schwer-
wiegenden Beeintrichtigung des kor-
perlichen oder seelischen Gesundheits-
zustandes der Schwangeren abzuwen-
den, und die Gefahr nicht auf eine an-
dere, fiir sie zumutbare Weise abgewen-
det werden kann. Die Indikation zum
Schwangerschaftsabbruch ist von einem
approbierten Arzt zu stellen, der den
Schwangerschaftsabbruch nicht selbst
durchfiihrt (s. dazu auch Anmerkung zu
2.3.2). Eine ausfithrliche Darstellung
der Gesamtproblematik des Schwan-
gerschaftsabbruches im Sinne des
§ 218 a StGB enthilt die ,,Erkldarung
zum Schwangerschaftsabbruch nach Pra-
nataldiagnostik* (7).

Zitierweise dieses Beitrags:
Dt Arztebl 1998; 95: A-3236-3242
[Heft 50]
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Mitteilungen

Lehrgange zur Einfiihrung
in die vertragsarztliche Tatigkeit

Januar bis Méarz 1999

Bei jedem Einfiihrungslehrgang ist
die Teilnehmerzahl begrenzt. Es emp-
fiehlt sich daher, die schriftliche Anmel-
dung rechtzeitig vorzunehmen. Eine Be-
scheinigung iiber die Teilnahme an dem
Lehrgang erhélt am Ende des Lehrgangs
der Arzt, der bei Beginn des Lehrgangs
anwesend ist, den Lehrgang nicht zwi-
schenzeitlich und/oder vorzeitig verlaf3t
und die Gebiihr iiberwiesen beziehungs-
weise eingezahlt hat. Bedenken Sie bitte,
dal nicht jede Kassenéirztliche Vereini-
gung am Veranstaltungsort ausreichend
Parkplitze zur Verfiigung stellen kann.

KV Hamburg, 9. Februar

Hamburg, Arztehaus, Humboldtstra-
Be 56, 22083 Hamburg. Beginn 9.00 Uhr
— Ende gegen 16.30 Uhr. Schriftliche An-
meldungen unter Angabe von Vor- und
Zunamen, Geburtsdatum, genauer An-

schrift und Datum des FEinfiihrungs-
lehrgangs an die KV Hamburg, Abtei-
lung Arztregister (obige Anschrift), Tel
040/2 28 02-3 43. Da die Teilnehmerzahl
begrenzt ist, ist die Reihenfolge des
FEingangs der schriftlichen Anmeldung
ausschlaggebend. Die Teilnahme wird
schriftlich bestitigt. Die Teilnahmege-
bithr von 30,00 DM ist nach Erhalt
der Anmeldebestitigung auf das Konto
der KV Hamburg, Nr. 133 5006 (BLZ
200 906 02) bei der Deutschen Apothe-
ker- und Arztebank Hamburg, mit dem
Vermerk ,,Gebiihr fiir Einfithrungslehr-
gang*“ zu iiberweisen.

KV Berlin, 20. Februar

Berlin, groBer Sitzungssaal Arztehaus,
BismarckstraB3e 95/96, 10625 Berlin. Be-
ginn 9.00 Uhr — Ende gegen 14.00 Uhr.
Schriftliche oder telefonische Anmeldun-
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gen an die KV Berlin (obige Anschrift),
Tel 030/31003-306. Die Teilnahmege-
bithr von 20,00 DM ist auf das Postgiro-
konto der KV Berlin, Nr. 534 99-104,
Postgiroamt Berlin, mit dem Vermerk
»Einfithrungslehrgang® zu tiberweisen.

KV Niedersachsen, 6. Méarz

Braunschweig, Arztehaus, An der
Petrikirche 1, 38100 Braunschweig, Be-
ginn 9.00 Uhr — Ende gegen 14.00 Uhr.
Schriftliche Anmeldungen sind bis zum
1. Mérz 1999 unter Angabe von Vor- und
Zunamen, Geburtsdatum und genauer
Anschrift an die KV Niedersachsen,
Bezirksstelle Braunschweig (obige An-
schrift), Tel 05 31/24 14-1 18, zu richten.
Die Teilnahmegebiihr von 35,00 DM ist
auf das Konto-Nr. 101 133527 (BLZ
270906 18) bei der Deutschen Apothe-
ker- und Arztebank Braunschweig mit
dem Vermerk ,,Einfiihrungslehrgang® zu
iiberweisen.

KV Sachsen-Anhalt, 30. Januar

Magdeburg, im Hause der KV Sach-
sen-Anhalt, Doctor-Eisenbart-Ring 2,
39120 Magdeburg. Beginn 10.00 Uhr —
Ende gegen 14.30 Uhr. Schriftliche
Anmeldungen unter Angabe von Vor-
und Zunamen, Geburtsdatum, genauer
Anschrift und Telefonnummer an die




Prdaambel und ein Literaturverzeichnis
angefiigt.

Inhaltlich sind in der Neufassung alle
bisherigen Beschliisse des Vorstandes der
Bundesirztekammer, die auf Empfeh-
lung der Stindigen Kommission Organ-
transplantation gefasst wurden, enthal-
ten.

Zusitzlich sind folgende weitere neue
Anderungen beziehungsweise Erginzun-
gen sowie neu entwickelte Richtlinien —
ebenfalls auf Empfehlung der Stdndigen
Kommission Organtransplantation — ver-
abschiedet worden:

1. Anderung der Richtlinien fur die
Warteliste zur Lebertransplantation

Im Kapitel II. wurde der bisherige Ab-
schnitt 1.2.1.

,.Bei Hepatitis B-induzierter Zirrhose
soll die Aufnahme auf die Warteliste erst
erfolgen, wenn der Patient keine aktive
Virusvermehrung mehr aufweist, das heif3t
die HBV-DNA im Serum des Patienten
nicht mehr mit quantitativen Tests nach-
weisbar ist. Eine Transplantation bei noch
aktiver Virusvermehrung kann in Einzel-
fallen unter besonderen Vorsichtsmafl3nah-
men durchgefiihrt werden.*

ersatzlos gestrichen.

2. Anderung und Erganzung der
Richtlinien fur die Organvermittlung zur
Lebertransplantation

a) Im Kapitel II. wurde im Abschnitt
1.2.3. der bisherige 2. Satz

,»In Abwégung von Dringlichkeit und
Erfolgsaussichten sollen zwei Drittel der
verflgbaren Organe der Dringlichkeits-
stufen 11 und IV zur Verfiigung stehen.*

ersatzlos gestrichen.

b) Im Kapitel II. wird nach Abschnitt
,»1.7.Kombinierte Organtransplantation®
der neue Abschnitt ,,1.8. Leberteiltrans-
plantation* eingefiigt.

3. Anderung der Richtlinien fur die
Organvermittlung zur Nierentransplan-
tation

Im Kapitel II. wird der bisherige Ab-
schnitt ,,Sonderregelung fiir Spender und
Empfinger, die dlter als 65 Jahre sind*
durch eine Neufassung mit dem Titel
,»1.11. Sonderregelung fur Spender und
Empfanger, die jeweils alter als 65 Jahre
sind“ ersetzt.

4. Erstmalige Feststellung von Richtli-
nien fur die Warteliste zur Dunndarm-
transplantation

5. Erstmalige Feststellung von Richtli-
nien fur die Organvermittlung zur Dunn-
darmtransplantation
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6. Die bisherigen ,,Vorbemerkungen*
der organbezogenenen Richtlinien fiir
die Warteliste werden durch die neu
gefassten Grundsdtze der Richtlinien
fir die Aufnahme in die Warteliste
ersetzt (siehe jeweils Kapitel 1. der or-
ganbezogenen Einzelrichtlinien fir die
Warteliste).

7. Die bisherigen ,,Vorbemerkungen*
aller Richtlinien fiir die Organvermitt-
lung werden durch die neu gefassten
Grundsatze der Richtlinien fir die Or-
ganvermittlung ersetzt (siehe jeweils Ka-
pitel 1. der organbezogenen Einzelrichtli-
nien fir die Organvermittlung).

Der komplette Wortlaut der neu gefass-
ten Richtlinien zur Organtransplantation

ist als abrufbare Textdatei am offiziellen
Erscheinungstag dieses Heftes des Deut-
schen Arzteblattes in das Internet einge-
stellt worden unter http://www.baek.de/
30/Richtlinien/Richtidx/Organ/100rgan
transNeu/index.html

(alternativ: www.baek.de, weiter iiber
die Hinweisgrafik ,,Richtlinien zur Or-
gantransplantation®).

Eine zusitzliche Bekanntmachung im
Bundesanzeiger soll in Kiirze erfolgen.

Korrespondenzanschrift:
Bundeséarztekammer
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50931 K6In

Richtlinien zur pranatalen Diagnostik von
Krankheiten und Krankheitsdispositionen

Neuformulierung des Abschnitts 8
(Qualifikationsnachweise)

Der Vorstand der Bundesirztekammer
verabschiedete in der Sitzung am
24.1.2003 auf Empfehlung einer Ar-
beitsgruppe zu den weiterbildungsrecht-
lichen Fragen und nach Beteiligung des
Wissenschaftlichen Beirats unter Auf-
hebung der bisherigen Fassung des
Abschnitts 8 (Dtsch Arztebl 1998; 95:
A 3236-3242 [Heft 50] einschlieBlich der
im Dtsch Arztebl 2002; 99: A 875 [Heft
13] veroffentlichten Anderungsanzeige)
die folgende Neufassung dieses Ab-
schnitts der ,,Richtlinien zur prdnatalen
Diagnostik von Krankheiten und Krank-
heitsdispositionen®:

,,8. Qualifikationsnachweise

Fiir die in den Richtlinien genannten Lei-
stungen gelten die Fachgebietsgrenzen
gemdl} Weiterbildungsrecht.

Die Qualifikation fiir die prénatale
Diagnostik wird insbesondere wie folgt
dokumentiert:

® Erstuntersuchung der Schwangeren
und Erfassung der Risikofaktoren:

— Facharzt fiir Frauenheilkunde und Ge-
burtshilfe

® Gezielte Ultraschalluntersuchungen
und invasive prénatale Eingriffe:

— Facharzt fiir Frauenheilkunde und Ge-
burtshilfe mit fakultativer Weiterbil-
dung in spezieller Geburtshilfe und Pe-
rinatalmedizin oder gleichartige Quali-
fikation
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— Facharzt fiir Kinderheilkunde mit fakul-
tativer Weiterbildung in spezieller pad-
iatrischer Intensivmedizin und/oder
Schwerpunkt Neonatologie

® Genetische Beratung und Risikoab-
schatzung:

— Facharzt fiir Humangenetik

— Facharzt mit Zusatzbezeichnung ,Me-
dizinische Genetik*

® Genetische Labordiagnostik (d. h. mo-
lekulargenetische und biochemische
Diagnostik hereditdrer Erkrankungen
und Krankheitsdispositionen sowie die
Chromosomendiagnostik):

— Facharzt fiir Humangenetik

— Facharzt mit Zusatzbezeichnung ,Me-
dizinische Genetik*

® Infektionsdiagnostik:

— Facharzt fiir Mikrobiologie und Infek-
tionsepidemiologie

— Facharzt fiir Laboratoriumsmedizin

® Sonstige Laboruntersuchungen zur pra-
natalen Diagnostik:

— Facharzt fiir Humangenetik

— Facharzt fiir Laboratoriumsmedizin®

Korrespondenzadresse:
Bundesarztekammer
Dezernat VI
Herbert-Lewin-Strake 1
50931 KélIn

A583




