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Erwartungen

� Befürchtungen/Sorgen der Schwangeren 
objektivieren oder abbauen

� Erkennung embryonaler/fetaler Störungen
� Früherkennung von Fehlentwicklungen und 

Einleitung optimaler Behandlung von 
Mutter/Fet/Kind

� Kann zur Entscheidung über Fortsetzung 
oder Abbruch einer Gravidität führen



Der ethische Grundkonflikt

� Anerkennung des elterlichen Wunsches 
nach einem gesunden Kind

� Anerkennung des Schutzbedürfnisses des 
Ungeborenen

� Für die Schwangere bedeutet PND einen 
Zuwachs an Information

� Seitens des Kindes besteht kein Interesse 
an PND ohne therapeutische Konsequenz 



Gründe für pränatale Diagnostik

• Umfang des Screenings in den 
Mutterschafts-Richtlinien geregelt

• Weitere Untersuchung optional

Keine Risiken 
oder 

Auffälligkeiten

Keine Risiken 
oder 

Auffälligkeiten

• Qualifizierte Beratung erforderlich
• Ultraschall-Organdiagnostik
• Ggf. invasive Diagnostik

Anamnestische 
Risiken

Anamnestische 
Risiken

• Humangenetische Beratung
• Beratung über Konsequenzen
• Invasive Diagnostik anzuraten

Fetale 
Auffälligkeiten

Fetale 
Auffälligkeiten



Zielsetzung der Untersuchung

� Zentrale Rolle der Beratung
� Jede pränatale Untersuchung kann 

unerwartete Informationen erbringen



Schwangerenvorsorge



multifaktoriell/exogen
58%

autosomale 
Trisomien

9%Gonosomen
4%

unbalancierte 
Struktur

4%

autosomal dominant
15%

autosomal rezessiv
6%

geschlechts-
gebunden

2%

Sonstige 
2%

5% Basisrisiko  angeborener Störungen



2012: Die Amniozentese wird 42

� 1956 Geschlechtsbestimmung aus FW (Fuchs, Riis)
� 1966 Amnionzellkultur (Steele, Breg)
� 1968 Trisomie 21 aus FW (Valenti)
� 1970 AZ in BRD eingeführt, n=6
� 1978 Altersindikation >35 in MuRiLi eingeführt
� 1982 AZ n=15.800

� 1984 „AZ-UrteilAþdes BGH
� 2000 Beginn des Ersttrimester-Screenings in D
� 2003 Altersindikation wird verlassen



ChromosomZellkern

DNA

Basenpaar

Chromosomenstörungen
zahlenmäßig / strukturell

Mikrodeletionen / 
-duplikationen

Mutationen auf DNA-Basis:
z.B. Punktmutationen, 
kleine Deletionen / 
Duplikationen

Spektrum genetischer Diagnostik







Wolf-Hirschhorn-Syndrom (del 4p)



Aufklärung (GenDG)

� Anlass und Ziel
� Individualisierung des Risikos
� Häufigkeit unklarer Ergebnisse

AZ 0,1-0,2%
CVS 1-2%

� Relevanz erkennbarer Störungen
� Mögliches Vorgehen
� Alternativen  



Nackentransparenzmessung



Patientinnenalter 1997-2008
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8+1 -12+0 

15+1 - 18+0 17+1 -20+0 20+1 - 22+0 

18+1 - 22+0 

Chorionzottenbiopsie (CVS)

Invasive Diagnostik

incl. gezielter US-Diagnostik

11+1 -15+0 





8+1 -12+0 

15+1 - 18+0 11+1 - 15+0 17+1 -20+0 20+1 - 22+0 

18+1 - 22+0 

Amniozentese (AC)

Invasive Diagnostik

incl. gezielter US-Diagnostik



Amniozentese



Kozlowski et al. 2008 n=20.460 AC vs. n=11.017 control

Mittleres Risiko einer 
AZ jenseits 14 SSW

3 auf 1.000



Risikofaktoren bei AZ

� Unfusioniertes 
Amnion / Chorion

� Adipositas
� Hypertonus
� Blutung < 2 Wochen 
� Serum-AFP-Erhöhung
� Fruchtwasser altblutig



Eingriffsrisiko der AZ

Azithromycin
3x500 mg

Kontrolle

ausgewertet 21.219 12.529

kein follow-up 60 120

Blasensprung 14 (0,06%) 140 (1,12%)

Verlust < 4 Wo. 7 (0,03%) 36 (0,28%)

Giorlandino et al   Prenat Diagn 2009



8+1 -12+0 

15+1 - 18+0 11+1 - 15+0 17+1 -20+0 20+1 - 22+0 

18+1 - 22+0 

Nabelschnurpunktion (NSP, FBS)

Invasive Diagnostik 

incl. gezielter US-Diagnostik

17+1 -40+0 



?2 3 GenDG: Legaldefinitionen

Genetische Untersuchung ist

� genetische Analyse (?23 Nr.1a)
� pränatale Risikoabklärung (?23 Nr.1b)

(Bestimmung der Wahrscheinlichkeit für das 
Vorliegen bestimmter genetischer Eigenschaften)

� postnatale Zytogenetik, Molekulargenetik 
und Genproduktanalysen (?23 Nr.2a-c)



SchKG: Fehlbildung(-sverdacht)

Nach Befunderhebung wird …
� Befund erörtert
� invasive Diagnostik angeboten
� konsiliarische Beratung durch … angeboten
� psychosoziale Beratung am … vermittelt
� Lehr- und Informationsmaterial der BZgA 

ausgehändigt



Schwangerschaftsabbruch

� Der pränatale Befund allein rechtfertigt nicht
den Abbruch einer Schwangerschaft

� Pluralität der Wertsetzungen ermöglicht im 
Konfliktfall keine allseits gleichermaßen 
akzeptierte Lösung

� Indikation ist allein die Gefährdung des  
Lebens oder der (seelischen) mütterlichen 
Gesundheit



Die Zeit  18.8.2011





Illumina Sequenziertechnologie: 36bp 
reads

Mapping der reads mit Eland-32 gegen 
das repeat maskierte Human Genom 
(hg18), 0MM

Analyse mit einer bioinformatischen 
Pipeline nach Chiu et al. PNAS 2008 

Technologie NGS



kozlowski@praenatal.de



GenDG: Zweck des Gesetzes

� Wahrung der staatlichen Verpflichtung zur 
Achtung und zum Schutz der Würde des 
Menschen und

� des Rechts auf informationelle Selbst-
bestimmung

� Voraussetzungen für genetische Unter-
suchungen bestimmen und

� Benachteiligung auf Grund genetischer 
Eigenschaften verhindern



?2?27-9: Aufklärung, Einwilligung

� Verantwortliche ärztliche Person (VÄP)

� klärt über Untersuchung auf (?29)
� bietet gen. Beratung vorher/nachher an
� gibt Infomaterial über gen.Beratung aus
� dokumentiert zur gen. Beratung

Annahme (Regelfall)
Ablehnung (Einzelfall)

� stellt ausreichende Bedenkzeit (?29) sicher
VÄP 1



Schwangerschaftskonfliktgesetz

?2?2?2?2 2a Aufklärung und Beratung in besonderen Fällen
� Pflicht zur Information über medizinische und 

psychosoziale Beratung und zur Vermittlung von 
Kontakten zu Beratungsstellen und Verbänden

� Arzt stellt Indikation schriftlich, nicht vor Ablauf von 
3 Tagen nach Diagnose und/oder Beratung

� Nach Ablauf der Bedenkzeit bestätigt die 
Schwangere schriftlich die Beratung/Vermittlung 
oder den Verzicht darauf


