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Am 11. Juni 1993 traf sich die Kom-
mission für Öffentlichkeitsarbeit und
ethische Fragen der Gesellschaft für
Humangenetik e.V. auf Einladung der
Arbeitsgruppe Gänshirt-Ahlert/Garrit-
sen/Holzgreve von der Universitäts-
frauenklinik Münster mit dieser Ar-
beitsgruppe und einigen von ihr gela-
denen weiteren Gästen (s.u.) zu einem
Informationsaustausch über den ge-
genwärtigen Stand und eventuelle An-
wendungsprobleme einer nicht-inva-
siven Pränataldiagnostik kindlicher
Chromosomenstörungen an fetalen
Zellen aus mütterlichem Blut. Die hier-
für von der Münsteraner Arbeitsgrup-
pe entwickelte und inzwischen paten-
tierte Methodik (Isolierung fetaler Zel-
len mittels Dreifach-Dichtegradient
und magnetisch aktiviertem Zell-Sor-
ting (MACS) sowie nachfolgender Flu-
oreszenz-in-situ-Hybridisierung (FISH)
mit chromosomenspezifischen Pro-
ben) befindet sich im Stadium der wis-
senschaftlichen Erprobung vor einer
eventuellen Anwendung als Scree-
ning-Test oder als diagnostische
Untersuchung. 

Während des Treffens wurden die ethi-
schen Aspekte der gegenwärtigen
wissenschaftlichen Erprobungsphase,
der späteren Einführung in die medizi-
nische Praxis sowie der eventuellen
Anwendung als diagnostischer oder
Screening-Test eingehend erörtert,
insbesondere im Hinblick auf

– den Nutzen durch Vermeidung von
Eingriffsrisiken, wie sie bei invasiver
Pränataldiagnostik bestehen, 

– den Nutzen durch eine schon jetzt
absehbare, im Verhältnis zu bisherigen
nicht-invasiven Testverfahren (Ultra-
schall, Triple-Test) hohe Spezifität und
Sensitivität

– den Wegfall einer medizinischen In-
dikationsstellung mittels Abwägung
von Eingriffsrisiko und Wahrschein-
lichkeit für eine kindliche Chromoso-
menstörung bei Einführung in die me-
dizinische Praxis,

– die Qualitätssicherung der techni-
schen Leistung und der Rahmenbe-
dingungen (Vor- und Nachtestbera-
tung),

– die (im Gegensatz zur Chromoso-
menanalyse nach invasiven Eingriffen)
sowohl für den Diagnostiker als auch
die Frau bestehende Möglichkeit der
Wahl der zu diagnostizierenden Chro-
mosomenstörung,

– das Mißbrauchspotential einer risi-
kolosen Untersuchung der kindlichen
Chromosomen schon im 2. Schwan-
gerschaftsmonat,

– die Änderung der gesellschaftlichen
Bewertung von solchen Behinderun-
gen, die – verbunden mit der Option
auf einen Schwangerschaftsabbruch –
leicht, schnell und risikolos in der
Frühschwangerschaft diagnostiziert
werden können,

– die Probleme, die für solche Frauen
entstehen können, die einen solchen
Test nicht in Anspruch nehmen möch-
ten.

Als eine Weiterentwicklung nicht-inva-
siver Testverfahren zu einer risikolo-
sen, in der frühen Schwangerschaft
einsetzbaren Untersuchungsmethode
ist die Diagnostik an fetalen Zellen aus
mütterlichem Blut positiv zu werten.
Inwieweit sie als Testverfahren zur in-
dividuellen Eingrenzung eines Risikos
für eine kindliche Chromosomen-
störung, oder als Screeningverfahren,
oder als diagnostischer Test einsetz-
bar wird, läßt sich erst nach genauer
Ermittlung der Sensitivität und Spezi-
fität in der wissenschaftlichen Erpro-
bungsphase entscheiden. 

In der wissenschaftlichen Erpro-
bungsphase soll die Methode obligat
nur im Kontext einer genetischen Be-
ratung und einer invasiven Pränatal-
diagnostik (Chorionzottenbiopsie, Am-
niozentese, Cordozentese) durchge-
führt werden. Eine Auswahl bestimm-
ter zu diagnostizierender Chromoso-
menstörungen nach dem Kriterium
des klinischen Schweregrades wird für
problematisch erachtet. Zumindest in
dieser Phase wird eine Auswahl an-
hand des Kriteriums der technischen
Machbarkeit für sinnvoll und vertret-
bar gehalten. 

Für die Phase der klinischen Anwen-
dung wird die Wahlmöglichkeit zu dia-
gnostizierender Chromosomenstörun-

gen sowohl für Diagnostiker als auch
für Inanspruchnehmer als eines der
Hauptprobleme angesehen. Insbeson-
dere wurde die Frage erörtert, ob Ge-
schlechtschromosomenstörungen dia-
gnostiziert werden sollen, und wer ge-
gebenenfalls die Entscheidung hierüber
fällen soll. Ein Katalog zu diagnostizie-
render bzw. nicht zu diagnostizierender
Chromosomenstörungen wird jedoch
einhellig abgelehnt. Diese Problematik
soll während der wissenschaftlichen Er-
probungsphase evaluiert werden. 

Bei einer solchen nicht invasiven vor-
geburtlichen Untersuchungsmethode
hat der Wegfall einer medizinischen
Indikationsstellung im Rahmen einer
Abwägung von Eingriffsrisiken gegen
die Wahrscheinlichkeit für eine kind-
lich Chromosomenstörung zur Folge,
daß die Untersuchung keiner Schwan-
geren vorenthalten werden darf bzw.
allen Schwangeren verfügbar gemacht
werden muß. Dabei ist positiv zu wer-
ten, daß hierdurch der Druck einer
medizinischen Indikation zur Durch-
führung pränataler Diagnostik auf das
Klientel der älteren Schwangeren ge-
mindert wird, und daß mit dieser Be-
gründung pränatale Diagnostik jünge-
ren Frauen nicht weiter vorenthalten
werden kann. Als Hauptproblem wur-
de in diesem Zusammenhang aller-
dings die Sicherstellung der Kapazität
und Qualität einer individuellen Bera-
tung angesehen, die der Schwangeren
eine qualifizierte Zustimmung zur bzw.
Ablehnung der Untersuchung ermög-
licht. Ohne eine solche Beratung wird
eine Einführung dieser Untersu-
chungsmethode in die medizinische
Praxis für nicht vertretbar erachtet.
Während gegenwärtig Humangeneti-
ker, die eine entsprechende qualitäts-
volle Beratung anbieten könnten, nicht
über die erforderliche Kapazität verfü-
gen, wäre es denkbar, daß durch
Frauenärzte die entsprechende Bera-
tungskapazität zur Verfügung gestellt
wird, ohne daß gegenwärtig jedoch
die Qualität einer solchen Beratung
immer als gesichert angesehen wer-
den könnte. Diese Problematik soll
noch weiter erörtert werden; auf das
„Memorandum: Genetisches Scree-
ning„ des Wissenschaftlichen Beirates
der Bundesärztekammer (Dt Ärztebl
89 (1992):A1 2317–A1 2325) wird ver-
wiesen.
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Das hauptsächliche Mißbrauchspoten-
tial der Untersuchungsmethode wird
gegenwärtig in der frühen Ge-
schlechtsdiagnostik zur Geschlechts-
wahl mittels selektivem Abort gese-
hen. Hier kann auf entsprechende Er-
klärungen der Kommission für Öffent-
lichkeitsarbeit und ethische Fragen der
Gesellschaft für Humangenetik e.V.
(medgen 2 (1990) 8) und medgen 4
(1992) 12) verwiesen werden, nach de-
nen vorgeburtliche Diagnostik nicht zur
Feststellung von Normalmerkmalen
ohne medizinischen Kontext durchge-
führt werden soll. 

Schließlich wird nicht verkannt, daß
durch die Entwicklung solcher Unter-
suchungsverfahren die gesellschaftli-
che Bewertung von erkennbaren Be-
hinderungen beeinflußt wird und hier-
durch Druck auf schwangere Frauen
zur Inanspruchnahme dieser Untersu-
chungsmöglichkeit ausgeübt werden
kann. Es wird die Notwendigkeit ge-
sehen, durch verstärkte Bemühungen
um Information der Öffentlichkeit und
Fortbildung der beteiligten Berufs-
gruppen sowie Sicherstellung der in-
dividuellen Entscheidungsautonomie
der Schwangeren einer Diskriminie-
rung von Nicht-Inanspruchnehmerin-
nen sowie der Behinderten selbst und
ihrer Familien vorzubeugen. 
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