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Editorial:
Pradiktive Pranatal-

diagnostik und
genetische Beratung

»Es ist nicht zu wenig Zeit, die wir haben,
sondern es ist zu viel Zeit, die wir nicht nutzen.*

(Lucius Annaeus Seneca; romischer Philosoph,
Dramatiker und Staatsmann)

er Zuwachs an diagnostischen Mog-
lichkeiten und die immer haufiger
werdende Nachfrage nach prinata-
ler genetischer Diagnostik von Sei-
ten der Patientinnen stellen nicht
nur eine auflergewShnliche inhaltliche,
sondern auch eine organisatorische Heraus-
forderung fiir die betreuenden Arzte dar.

Bedauerlicherweise gibt es fiir die meisten
der pranatal erkennbaren genetischen Er-
krankungen derzeit keine therapeutischen
Optionen. Der einzige Weg, die Krankheit
zu verhindern, besteht darin, durch einen
Schwangerschaftsabbruch die Geburt eines
kranken Kindes zu verhindern.

Die Frage, ob dies rechtlich moglich und
ethisch vertretbar ist, und umgekehrt Uberle-
gungen zum Schutz des Ungeborenen sind so-
mit zentrale Fragen im Zusammenhang mit
der Durchfithrung einer prinataldiagnosti-
schen genetischen Abklarung. Gemiafd dem
Konsensus-Statement ,Bedingungen spezi-
eller pranataler genetischer Diagnostik®
[Speculum 2007; 25 (2): 20-24] sind solche
Konsequenzen und somit auch die prinatal-
diagnostische genetische Abklirung umso
eher vertretbar, je weniger weit die Entwick-
lung des Ungeborenen fortgeschritten ist, je
frither die Erkrankung einzutreten droht, je
gravierender sie ist, je hoher ihre Penetranz
ist und je geringer die Chancen ihrer Thera-
pie sind.

So zutreffend und nachvollziehbar diese
Uberlegungen sind, so sehr ist ihre Interpre-
tation im Einzelfall aber schwierig und
macht den Verantwortlichen die Abwigung
zwischen dem Wunsch der Schwangeren
nach invasiver Abklirung und gegebenen-

falls Beendigung der Schwangerschaft und
der Schutzverpflichtung gegeniiber dem
Ungeborenen nicht leicht. Dabei kann man
sich durchaus sinnvoll an verschiedenen
,Zeitgrenzen“ orientieren:

Die wichtigste davon ist sicherlich das
Ende der Frist, innerhalb der die Schwange-
re ohne Angabe von Griinden die Schwanger-
schaft straffrei abbrechen kann.

Nimmt man Patientenautonomie ernst
und sieht sich als genetisch-pranataldiagnos-
tisches Zentrum, so wird es keine Rechtfer-
tigung dafiir geben, einer Schwangeren, die
mit einer genetisch-pranataldiagnostischen
Fragestellung kommt, die Information zu
verweigern — jedenfalls keine ethische. Pu-
risten konnten die Frage aufwerfen, ob eine
solche Abklarung und gegebenenfalls auch
der Abbruch zu Lasten der Sozialversiche-
rung erfolgen soll oder nicht. Diese —in Ein-
zelfdllen durchaus schwierige — Frage blen-
den wir in der vorliegenden Analyse bewusst
aus.

Nach Ablauf dieser Frist von ,drei Kalen-
dermonaten ab Beginn der Schwangerschaft®
— 5o der Gesetzestext — ist es naheliegend,
nur mehr solche Informationen zur Verfi-
gung zu stellen, die eine embryopathische
Indikation fir einen Schwangerschaftsab-
bruch darstellen konnten, da ja nur solche
Ergebnisse Grundlage fiir die Entscheidung
fiir oder gegen eine Schwangerschaft dar-
stellen konnen.

Die Formulierung in § 97 StGB lautet
,,...wenn eine ernste Gefahr besteht, dass das
Kind geistig oder korperlich schwer gescha-
digt sein werde...“ und ist daher sehr weit
gefasst. Die Osterreichische Gesellschaft fiir
Pra- und Perinatalmedizin hat in ihrem Kon-
sensus-Statement ,,Spatabbruch® [Speculum
2002; 20 (4): 4-5] versucht, diese mogli-
cherweise allzu weite und unpréazise Formu-
lierung etwas enger zu fassen. Hauptgedan-
ke dabei war das Konzept eines graduell ab-
gestuften, sich im Fortgang der Schwan-
gerschaft zunehmend verstirkenden prina-
talen Lebensschutzes und der damit spiegel-
bildlichen Abnahme der Patientenautono-
mie (siehe Abbildung).
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In popularwissenschaftlichen Biichern
und Fernsehsendungen wird der Eindruck
vermittelt, dass der modernen genetischen
Diagnostik keine Grenzen mehr gesetzt
sind. Nachdem es ein Jahrzehnt gedauert
hat, das humane Genom zu entschliisseln,
wurde mittlerweile von der ,X-Price Foun-
dation“ ein Preis von 10 Mio. Dollar fiir den
ausgeschrieben, der es schafft, das Genom
von 100 Menschen in nur 10 Tagen zu se-
quenzieren. Dieser ,sportliche Ergeiz“ der
Wissenschaft steht aber in starkem Kontrast
zu den tatsdchlichen ,zeitlichen“ Mdglich-
keiten in der genetischen Routinediagnostik.

In der klinischen Realitét ergibt sich ein
enormer Zeitdruck, da zur Erstellung einer
zutreffenden genetischen Diagnose beim
Ungeborenen hiufig aufwindige Untersu-
chungen bei den betroffenen bzw. die Krank-
heit {ibertragenden Familienmitgliedern vor-
genommen werden miissen.

Anhand aktueller Zahlen der Universi-
tatsfrauenklinik in Wien wird der zeitliche
Druck in diesem hochsensiblen Bereich der
Patientenbetreuung deutlich. In der Ambu-
lanz fiir Pranataldiagnostische Genetische
Beratung der Abteilung fiir Geburtshilfe
und fetomaternale Medizin gab es in den
Jahren 2006 und 2007 491 Erstkontakte,
wobei in 38 % bereits eine Schwangerschaft
bestand. Das durchschnittliche Gestations-
alter betrug 14 Schwangerschaftswochen.
Zu einem solchen Zeitpunkt kann dem
Wunsch nach pranataler Abklarung einer
vermuteten hereditiren Erkrankung zumeist
nur Folge geleistet werden, wenn zum Zeit-
punkt der Beratung die klinische bzw. idealer-
weise auch molekulargenetische Diagnose
vorliegt. Fehlt diese, so wurde prikonzep-
tionell wichtige Zeit verloren, die bei beste-
hender Schwangerschaft nicht mehr aufzu-
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holen ist. Selbst wenn bereits die klinische
Diagnose einer hereditiren Erkrankung vor-
liegt, ist eine invasive pranataldiagnostische
Abklirung oft nicht unmittelbar durchfiihr-
bar. Eine rasche genetische Diagnostik in
der Schwangerschaft ist fiir die meisten
monogenen Erbkrankheiten (z. B. Muskel-
dystrophie Duchenne, Spinale Muskelatro-
phie, Tuberose Sklerose) namlich nur dann
moglich, wenn beim Indexpatienten, also ei-
nem klinisch erkrankten Familienmitglied,
bereits eine molekulargenetische Diagnos-
tik erfolgt ist.

Bei der Tuberdsen Sklerose zum Beispiel
kann der Nachweis einer Mutation im ent-
sprechenden Gen — eine Voraussetzung fiir
die Moglichkeit, die Verdanderung pranatal
zu diagnostizieren — beim Indexpatienten
bis zu ein Jahr dauern. Somit bleibt dem be-
ratenden Arzt aufgrund dieser Zeitvorgaben
oft nichts als der Hinweis auf ein eventuell
vorliegendes Wiederholungsrisiko und der
Verweis auf ein tibliches prianataldiagnos-
tisches Screening mittels Ultraschall oder
an bestimmten Zentren mittels fetaler Mag-
netresonanztomografie.

Bei bestehenden familidren Risikofakto-
ren sollte daher eine genetische Beratung
fiir eine nachfolgende Schwangerschaft unbe-
dingt prikonzeptionell stattfinden.

Es ist also die ,,Zeit, die wir nicht nutzen*,
die uns oft vor unlésbare Probleme in der
pranataldiagnostischen genetischen Beratung
stellt und grofles menschliches Leid verur-
sachen kann. Hier sind die betreuenden
Fachirzte aufgefordert, eine ,aktive Rolle“
einzunehmen und bei Bestehen von Risiko-
faktoren friihzeitig an eine weiterfithrende
Abklirung zu denken sowie bereits vor der
Konzeption an eine entsprechende Bera-
tungsstelle zuzuweisen.
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