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Kernaussage

Fragestellung
Das Ziel des vorliegenden Projekts ist die Erstellung einer Versicherteninformation:

= mit einem allgemeinen Teil zu in Deutschland versorgungsrelevanten, insbesondere
gemal den Mu-RL erbringbaren Mdglichkeiten der vorgeburtlichen Diagnostik genetisch
bedingter Erkrankungen oder deren Dispositionen und

= mit Informationen zu den spezifischen Mdglichkeiten und der Bedeutung der Ergebnisse
der Prénataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos von Aneuploidien.

Weitere Ziele des vorliegenden Projekts sind

= Nutzertestungen der Versicherteninformation und

= die Konzeption einer Internetversion.

Fazit

Allgemeine Informationen zur Préanataldiagnostik und spezielle Informationen zum nicht
invasiven Pranataltest (NIPT) fur unterschiedliche Gruppen von Schwangeren sind zu
unterschiedlichen Zeitpunkten der Schwangerschaft von Interesse. Deshalb wurden eine
allgemeine Kurzinformation (Kurzinfo) zur Prénataldiagnostik und eine spezifische Broschire
zum NIPT entwickelt, die getrennt voneinander eingesetzt werden kdnnen.

Folgendes Thema wird in der Kurzinfo angesprochen:
= Kurzer Uberblick tber verschiedene Moglichkeiten der Pranataldiagnostik
Folgende Themen werden in der Broschire angesprochen:

= Allgemeine Informationen zum NIPT (Ablauf, Kostenlibernahme)

= [nformationen zu Trisomien und deren Bedeutung fur das Familienleben

= Bedeutung der Untersuchungsergebnisse und weitere Abkl&rung

= Zuverlassigkeit des NIPT

= Entscheidungsfindung fur oder gegen die Inanspruchnahme des NIPT

Die Materialien wurden einer abschlielenden Nutzertestung unterzogen. Sie wurden dabei als

sehr gut verstandlich bewertet. Akzeptanz und Weiterempfehlungsbereitschaft lagen jeweils
uber 90 %. Damit sind die Materialien geeignet zur Unterstltzung der arztlichen Aufklarung.

Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) - il -
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1 Hintergrund

Im Juli 2016 haben der unparteiische Vorsitzende und die unparteiischen Mitglieder des
Gemeinsamen Bundesausschusses (G-BA) sowie die Kassenarztliche Bundesvereinigung und
der GKV-Spitzenverband die Bewertung der Methode der nicht invasiven Pranataldiagnostik
zur Bestimmung des Risikos der autosomalen Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines molekular-
genetischen Tests (nicht invasiver Prénataltest [NIPT]) fur die Anwendung bei Risiko-
schwangerschaften im Rahmen der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL) gemal? 8§ 135 Abs. 1
Satz 1 SGB V gemeinsam beantragt.

Losgelost vom Ausgang dieser Beratungen zur konkreten Frage der nicht invasiven Pré-
nataldiagnostik wurde in diesem gemeinsamen Antrag ein Bedarf gesehen, Frauen und Paare
durch eine Versicherteninformation tber die in Deutschland bestehenden Mdglichkeiten der
Prénataldiagnostik zu informieren und damit in ihrer selbstbestimmten Entscheidung zu
unterstutzen.

Der G-BA hat vor diesem Hintergrund in der Sitzung am 06.02.2017 das Institut fir Qualitét
und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) mit der Erstellung einer Versicherten-
information beauftragt, die auch die arztliche Aufklarung unterstitzen soll.

Mit dem Beschluss vom 19.09.2019 [1] wurden die Mu-RL geéandert. Mit der Anderung der
Mu-RL wurde der Rahmen zur Kostenerstattung eines NIPT festgelegt.

Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) -1-
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2 Fragestellung

Das Ziel des vorliegenden Projekts ist die Erstellung einer Versicherteninformation

= mit einem allgemeinen Teil zu den in Deutschland versorgungsrelevanten, insbesondere
gemal den Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL) erbringbaren Méglichkeiten der vor-
geburtlichen Diagnostik genetisch bedingter Erkrankungen oder derer Dispositionen und

= mit Informationen zu den spezifischen Maoglichkeiten und der Bedeutung der Ergebnisse
der Prénataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos von Aneuploidien.

Weitere Ziele des vorliegenden Projekts sind

= Nutzertestungen der Versicherteninformation und

= die Konzeption einer Internetversion.

Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) -2-
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3 Methoden

Die Erstellung der Versicherteninformation folgte den Methoden und Prozessen des IQWIiG
zur Erstellung von Gesundheitsinformationen [2].

Dazu zéhlen folgende Anforderungen: eine wissenschaftliche Evidenzbasierung, ein syste-
matischer Entwicklungsprozess, ein allgemein verstandlicher Sprachstil und die Darstellung
der Ergebnisse in méglichst unverzerrter und verstandlicher Form.

Die Erarbeitung der Versicherteninformation erfolgte schrittweise:
= Ermittlung von Erfahrungen und Informationsbedurfnissen zur Prénataldiagnostik

genetisch bedingter Erkrankungen oder deren Dispositionen

= Ermittlung und Bewertung der Evidenz geméR den durch den G-BA Ubermittelten
Eckpunkten der Mu-RL

= Erstellung der Versicherteninformation

= qualitative Nutzertestung der Informationsmaterialien
Eine quantitative Nutzertestung erfolgte nach dem Stellungnahmeverfahren.

Ermittlung von Erfahrungen und Informationsbedtrfnissen

Es wurde eine fokussierte systematische Recherche nach qualitativen Studien durchgefthrt.
Ziel dieser Suche war es herauszufinden:

= welche Erfahrungen mit nicht invasiver Pranataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos
autosomaler Trisomien gemacht wurden und welche Herausforderungen in diesem
Zusammenhang bestehen sowie

= welche potenziellen Fragen Frauen und Manner zur nicht invasiven Prénataldiagnostik
haben.

Die eingeschlossenen qualitativen Studien sollten Erwartungen, subjektive Erfahrungen und
individuelles Handeln beziiglich der nicht invasiven Pranataldiagnostik zur Bestimmung des
Risikos autosomaler Trisomien beschreiben.

Die systematische Literaturrecherche nach qualitativen Studien, die ab 2012 publiziert wurden,
erfolgte in den Datenbanken MEDLINE, PsycINFO und CINAHL.

Die Studienselektion erfolgte in 2 Schritten: Im 1. Schritt selektierte 1 Person die Studien. Im
2. Schritt wurde das Ergebnis durch eine 2. Person qualitatsgesichert.

Die Ergebnisse der einzelnen Studien wurden deskriptiv zusammengefasst und daraus mégliche
Informationsbedrfnisse fir die Versicherteninformation abgeleitet.
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Ermittlung und Bewertung der Evidenz

Fur die Ableitung von Aussagen zur Zuverlassigkeit des NIPT (darunter Sensitivitét, Spezifitéat,
falsch-positive und falsch-negative Testergebnisse) wurden die Ergebnisse des Abschluss-
berichts S16-06 [3] des IQWIiG herangezogen.

Informationen, die nicht dem Abschlussbericht entnommen werden konnten (zum Beispiel zur
Epidemiologie), wurden durch orientierende Recherchen identifiziert.

Erstellung der Versicherteninformationen

Die Materialien wurden auf Basis der identifizierten Informationsbedirfnisse und der
eingeschlossenen Literatur erstellt. Die Materialien wurden durch einen klinischen Experten flr
Prénataldiagnostik begutachtet.

Qualitative Nutzertestung

Die Materialien wurden von einem externen Dienstleister einer qualitativen Testung mit
Hebammen / Entbindungshelfern, Gynékologinnen und Gynékologen sowie Personen, die in
der Schwangerenberatung tatig sind, unterzogen. Insgesamt wurden 15 Einzelinterviews mit
Experten und Expertinnen durchgefuhrt.

Die Versicherteninformationen wurden zusétzlich in 10 Einzelinterviews mit 10 Paaren
getestet, die einen aktuellen Kinderwunsch haben oder bei denen die Partnerin zurzeit
schwanger ist (n = 2). Es wurden jeweils 5 Paare mit Kindern und 5 kinderlose Paare befragt.
9 Frauen waren im Alter von 20 bis 40 Jahren. 1 Frau war alter als 40 Jahre. Der Dienstleister
transkribierte die Interviews, wertete diese angelehnt an der Methodik der qualitativen
Inhaltsanalyse [4] aus und stellte einen Ergebnisbericht mit Handlungsempfehlungen bereit.
Die Materialien wurden auf Basis der Ergebnisse dieser quantitativen Nutzertestung
Uberarbeitet.

Quantitative Nutzertestung

Die Befragung flihrte ein externer Dienstleister durch. An der Befragung nahmen 1000
Personen teil. 750 Personen haben die Broschure bewertet, 250 Personen haben sowohl die
Kurzinformation (im Folgenden: Kurzinfo) als auch die Broschiire bewertet. 80 % der
Teilnehmenden waren Frauen, 20 % waren Ménner. Zusétzlich wurde nach Bildung quotiert.
50% der Teilnehmenden hatten hochstens einen Haupt- oder Volksschulabschluss
(Bildungsgruppe 1), 50 % hatten mindestens einen Realschulabschluss (Bildungsgruppe 2). Die
Materialien wurden auf Basis dieser Ergebnisse dieser Nutzertestung tberarbeitet.

Vorschlag fur ein Konzept einer Internetversion

Das Konzept sieht vor, die Materialien zuerst in geeignete bestehende Internetangebote zu
integrieren. Wahrend der Erstellung der Materialien ergab sich, dass schwangere Frauen
umfangreiche weitere Informations- und Beratungsbedirfnisse haben. Fiir ein umfassendes
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Konzept ist es daher sinnvoll, zuerst weitere Rahmenbedingungen eines Internetangebots fir
Schwangere zu klaren.
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4 Ergebnisse

4.1 Ermittlung von Erfahrungen und des Informationsbedarfs
4.1.1 Ergebnisse der Informationsbeschaffung

Die fokussierte Informationsbeschaffung identifizierte 31 qualitative Studien, die die fir diesen
Bericht definierten Kriterien fir den Studieneinschluss erflllten. Die letzte Suche fand am
09.01.2019 statt. Die Recherche war umfangreich und hat eine breite Basis an
Informationsbedurfnissen hervorgebracht. Aus aktuelleren Studien wurden keine zusatzlichen
Erkenntnisse erwartet.

Durch die Suche in den weiteren Suchquellen wurden keine zusatzlich relevanten qualitativen
Studien identifiziert.

4.1.2 Charakteristika der eingeschlossenen qualitativen Studien

Die qualitativen Studien stammen aus Schweden (6), dem UK (5), Kanada (5), Australien (4),
den Niederlanden (3), den USA (5), Finnland (2) und Déanemark (1). Keine der ein-
geschlossenen qualitativen Studien wurde in Deutschland durchgefiihrt. Es wurde
angenommen, dass die Studien ausreichend Ubertragbar sind, da nur Studien aus L&ndern
eingeschlossen wurden, die zu Deutschland ahnliche Gesellschaftsformen und Lebensstandards
haben.

In den Studien wurden zumeist semistrukturierte Interviews, Fokusgruppen oder Surveys mit
offenen Fragen durchgefiihrt.

4.1.3 Ergebnisse zu den Erfahrungen und Informationsbedirfnissen

Aus den Ergebnissen der eingeschlossenen qualitativen Studien konnten vielfaltige Erfah-
rungen, Einstellungen und potenzielle Informationsbedrfnisse zum Thema Pranataldiagnostik,
insbesondere zur nicht invasiven Prénataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos autosomaler
Trisomien, abgeleitet werden.

Prénataldiagnostische Untersuchungen werden von einem Teil der Schwangeren als Chance
angesehen, ein Gefiihl der Sicherheit und Kontrolle tiber die Schwangerschaft zu erlangen [5,6].
Zudem werden sie als Gelegenheit erlebt, sich tiber eine mdgliche Fehlbildung zu informieren
und dann auch zu entscheiden, ob die Schwangerschaft fortgefuhrt werden soll [5].

Eine Untersuchung auf Trisomien anhand des NIPT wird von vielen Schwangeren und deren
Partnern begriilit, wobei als wichtig beschrieben wird, sich fur oder gegen eine Inanspruch-
nahme frei entscheiden zu koénnen [7-9]. Geschatzt wird insbesondere das im Vergleich zu
anderen Untersuchungen als einfach erlebte Verfahren, welches nicht mit dem Risiko einer
Fehlgeburt verbunden ist. Auch die Genauigkeit des Tests wird positiv beurteilt [8,10-16]. Den
Test zu einem moglichst friihen Zeitpunkt in der Schwangerschaft zu machen, wird bevorzugt.
Als Grund wird angegeben, dass die Bindung zum Ungeborenen in der Frihschwangerschaft

Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) -6-



Abschlussbericht P17-01 Version 1.0
Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik 03.12.2020

womdglich noch nicht sehr stark und das soziale Umfeld oft noch nicht Uber die
Schwangerschaft informiert worden sei. Ein friiher Test gebe zudem Zeit, Uber die Fortfiihrung
der Schwangerschaft zu entscheiden oder sich auf ein Leben mit einem Kind einzustellen, das
eine Trisomie hat [10,13-15,17,18].

Die Wartezeit auf die Ergebnisse wurde als sehr belastend beschrieben — ebenso wie fehlerhafte
oder nicht eindeutige Ergebnisse bei einem NIPT [10,19].

Die in Abbildung 1 dargestellten Faktoren kdnnen die Entscheidung tber die Inanspruchnahme
eines NIPT beeinflussen.

Pl Einstellung zu einem
Sicherheit des Tests Einfache Durchfiihrung SNzNIgheltdey Schwangerschafts-
Ergebnisse
abbruch
N v : e
Sorge vor Einfluss der Ei "
Ergebnisse auf Mutter- —» | . m§te ung zu
Kind-Beziehung weiterfihrenden Tests
Inanspruchnahme
NIPT Unterstltzung der
: : Entscheidung Uber
WaErtfzeetl)E?SL;I;dle > - weiterfiUhrende Tests /
9 Schwangerschafts-
abbruch
Wunsch nach
umfassenden Vorbereitung auf Vorbereitung auf Beruhigung durch
Informationen uber Leben mit Trisomie Geburt Ausschluss Trisomie

den Fétus

Abbildung 1: Einflussfaktoren fir die Inanspruchnahme eines NIPT

4.2  Ermittlung und Bewertung der Evidenz

Die fir die Materialien relevanten Informationen zum Verfahren der nicht invasiven
Prénataldiagnostik wurden dem Abschlussbericht S16-06 entnommen [3]. Um die Aktualitat
der Zuverléssigkeit des NIPT zu prufen, wurde im November 2020 eine orientierende
Recherche nach systematischen Ubersichten durchgefiihrt. Dabei wurden 2 systematische
Ubersichten als relevant identifiziert [20,21]. Die Angaben zur Zuverlassigkeit des NIPT aus
S16-06 werden in den aktuellen Ubersichten bestétigt.
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Zuverlassigkeit des NIPT (aus IQWiG-Bericht S16-06)

Im Abschlussbericht S16-06 [3] wurden 22 Studien eingeschlossen, die die diagnostische
Genauigkeit des NIPT fir die Feststellung einer Trisomie 21 untersucht haben. Die meta-
analytische Auswertung zeigt eine Sensitivitdt von 99,13 %; 95 %-KI: [97,39 %; 99,72 %]. Flr
die Spezifitat ergibt sich eine Punktschatzung von 99,95 %; 95 %-KI: [99,88 %; 99,98 %].

Auf dieser Grundlage wurden fur die Versicherteninformation nattrliche Haufigkeiten zur
Zuverlassigkeit des NIPT berechnet. Auf Basis der diagnostischen Genauigkeit und einer
angenommenen Pravalenz (von 1:100; 1:300; 1:1000) wurden Vierfeldertafeln berechnet (siehe
Tabelle 1).

Tabelle 1. Berechnung der absoluten Haufigkeit in Abhéngigkeit von der Prévalenz (Trisomie
21, bezogen auf 10 000 Schwangerschaften)

Szenario Berechnung Anzahl RP FP FN RN
durchgefiihrter NIPTs

Testpopulation mit einer Pravalenz von 1:100 | 10 000 99,1 |49 0,9 9895,1

Testpopulation mit einer Prévalenz von 1:300 | 10 000 33 5 0,3 9961,7

Testpopulation mit einer Pravalenz von 1:1000 | 10 000 9,9 5 0,1 9985

FN: falsch-negativ; FP: falsch-positiv; NIPT: nicht invasiver Pranataltest; RN: richtig-negativ; RP: richtig-

positiv

Die Zuverléssigkeit wurde im 1. Entwurf der Versicherteninformation (vor der qualitativen
Nutzertestung) beispielhaft fur die Prévalenzen 1:100 und 1:1000 dargestellt. Dies sollte
veranschaulichen, dass das Verhdltnis zwischen falsch-positiven und richtig-positiven
Ergebnissen (positiver pradiktiver Wert, PPV) stark von der Prévalenz einer Trisomie abh&ngt.

Pravalenz Trisomie

Im Abschlussbericht S16-06 werden Daten des European network of population-based registries
for the epidemiological surveillance of congenital anomalies (EUROCAT) zitiert [3,22]. In der
EUROCAT wurde der Verweis auf die Studie Loane 2013 [23] identifiziert. Die Studie
untersuchte Trends und geografische Unterschiede in der Gesamt- und Lebendgeburtenprévalenz
der Trisomien 21, 18 und 13 in Europa. Es wurde eine Autorenanfrage gestellt, um
altersabhéngige Daten zur H&aufigkeit von Trisomien wahrend der Schwangerschaft zu erhalten.
Die Autorinnen und Autoren stellten die altersabhangigen Daten zur Verfugung, sie wurden fur
den Zeitraum 1990 bis 2009 in 12 europaischen Landern erfasst (siehe Tabelle 2).
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Tabelle 2: Altersabhangige Pravalenz Trisomie

Alter der Schwangeren Zahl der Trisomien pro 10 000 Schwangerschaften?

(in Jahren) Trisomie 21 Trisomie 18 Trisomie 13
20 bis 24 8 2 1

25 bis 29 10 2 1

30 bis 34 17 3 2

35 bis 39 52 10 4

> 40 163 41 10

a: Die Zahlen stammen aus einer Autorenanfrage.

Uberleben Trisomie 13 und 18

Die Kohortenstudie Nelson 2016 [24], welche im Abschlussbericht S16-06 zitiert wurde,
schloss 174 Kinder mit einer Trisomie 13 und 254 Kinder mit einer Trisomie 18 ein. Es zeigte
sich eine mediane Uberlebenszeit von 12,5 Tagen fiir Kinder mit Trisomie 13 und von 9 Tagen
fur Kinder mit Trisomie 18. Knapp 19,8 % der in dieser Studie beobachteten Kinder mit
Trisomie 13 erreichten das 1. Lebensjahr und 12,9 % das 10. Lebensjahr. Fur Kinder mit
Trisomie 18 werden in dieser Studie die 1-Jahres- und die 10-Jahres-Uberlebensrate mit 12,6 %
und 9,8 % angegeben. Uber die Handsuche wurde erganzend eine internationale Register-
auswertung identifiziert [25]. Diese zeigt fur die Trisomie 13 im 1. Lebensjahr eine
Mortalitatsrate von 87 %. Die Mortalitétsrate fiir die Trisomie 18 betrug im 1. Lebensjahr 88 %.
Die kumulative 5-Jahres-Uberlebensrate betrug fiir die Trisomie 13 etwa 7 %, fur die Trisomie
18 betrug sie 7,7 %. Die langeren Uberlebenszeiten zeigten sich in erster Linie fiir Kinder mit
Mosaik- und Translokationstrisomien. Bei diesen Formen sind die Trisomien verhaltnismaRig
weniger stark ausgepragt.

Eingriffsbedingte Fehlgeburt

Im Abschlussbericht S16-06 werden beziglich der eingriffsbedingten Fehlgeburten die
Empfehlungen der Deutschen Gesellschaft fur Ultraschall in der Medizin (DEGUM) zur
Durchfiihrung von Amniozentese und Chorionzottenbiopsie von 2013 herangezogen [26]. Die
Arbeit weist auf nicht randomisierte retrospektive Studien mit Amniozentese im Vergleich mit
Kontrollgruppen ohne Amniozentese hin. Demnach liegen die Fehlgeburtsraten etwa zwischen
0,2 und 1%. Im Rahmen des Anhoérungsverfahrens wurde darauf hingewiesen, dass die
verwendete Fehlgeburtsrate zu hoch sei. Aufgrund dessen wurde eine orientierende Recherche
durchgefiinrt, in welcher 3 systematische Ubersichten [27-29] identifiziert werden konnten. Die
Fehlgeburtsraten durch Amniozentese liegen auf Basis dieser 3 Ubersichten etwa zwischen 0,1
und 0,35 %.

Testversager

Im Abschlussbericht S16-06 wird auf Basis der systematischen Ubersicht Yaron 2016 [30]
beschrieben, dass die Testversagerquote verfahrensabhangig zwischen 1,58 % und 6,39 % liegt.
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Indikation und Kostentibernahme

In welchen Situationen die gesetzlichen Krankenkassen den NIPT erstatten, ist in den Mu-RL
geregelt, die am 19.09.2019 [1] beschlossen wurden. Die Inhalte werden in der Versicherten-
information zusammenfassend dargestellt.

4.3 Entwicklung der Informationsmaterialien

Die aus den qualitativen Studien gewonnenen Informationsbedirfnisse und ermittelten Sicht-
weisen und Erfahrungen der Paare bezuglich der Prénataldiagnostik wurden bei der Erstellung
berucksichtigt. Die Analyse der Informationsbedurfnisse ergab, dass allgemeine Informationen
zur Préanataldiagnostik und spezielle Informationen zum NIPT fir unterschiedliche Gruppen
von Schwangeren zu unterschiedlichen Zeitpunkten der Schwangerschaft von Interesse sind.
Deshalb wurden 2 Materialien entwickelt, die getrennt voneinander eingesetzt werden kdnnen.
Zum einen wurde eine Kurzinfo erstellt, der einen kurzen Uberblick zum Thema
Pranataldiagnostik bietet, zum anderen wurde eine Broschiire zum NIPT entwickelt.

Beide Materialien wurden im Verlauf des Projekts schrittweise weiterentwickelt. Dabei wird in
diesem Bericht folgende Benennung der Versionen verwendet:

= Version vor qualitativer Nutzertestung: erste Version, die in der qualitativen
Nutzertestung eingesetzt wurde.

= Version ,,Vorbericht*: modifiziert aufgrund der Ergebnisse der qualitativen Nutzertestung.
Diese Fassung wurde im Vorbericht zur Anhdrung gestellt.

= Version vor quantitativer Nutzertestung: modifiziert aufgrund der Ergebnisse der
Anhorung. Diese Version wurde der quantitativen Nutzertestung unterzogen.

= Finale Version: modifiziert aufgrund der Ergebnisse der quantitativen Nutzertestung.

4.3.1 Aufbau, Inhalt und Gestaltung der Kurzinfo zur Pranataldiagnostik

Version vor qualitativer Nutzertestung

Der Entwurf der Kurzinfo beinhaltet allgemeine Informationen zu den in Deutschland ange-
botenen Untersuchungen zur Pranataldiagnostik, dem Ersttrimesterscreening, dem NIPT sowie
der Fruchtwasseruntersuchung bzw. der Chorionzottenbiopsie. Darliber hinaus wird auf die
Freiwilligkeit der Untersuchungen hingewiesen. Am Ende der Kurzinfo wird auf weitere
Quellen verwiesen.

Ergebnisse der qualitativen Nutzertestung

Die befragten Paare bewerteten die Kurzinfo zur Prénataldiagnostik als tbersichtlich,
verstandlich und informativ. Sie waren der Meinung, dass die Kurzinfo neutral Uber die
Madglichkeiten der Prénataldiagnostik informiert. Bei der Illustration auf der Titelseite wurde
die Bedeutung der Pfeile von einigen nicht verstanden. Es wurde angemerkt, dass in der
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Kurzinfo keine Manner auftauchen. Einige Probanden vermissten Angaben zur Zuverlassigkeit
der einzelnen Untersuchungen.

Die Mehrheit der Expertinnen und Experten wirde die Kurzinfo an schwangere Frauen und
Paare weitergeben. Das Format wurde als praktikabel beurteilt. Die Experten wiesen darauf hin,
dass die Beratung zur Pranataldiagnostik vor allem in gyndkologischen Praxen stattfinde.
Ergénzend erfolge die Beratung auch durch Hebammen / Entbindungshelfer. Aus Sicht der
Experten sollte die Korrektheit einzelner Aussagen noch einmal geprift werden.

Version ,,\Vorbericht*

Die Ergebnisse der qualitativen Nutzertestung gaben keinen Anlass, die Kurzinfo grundsétzlich
zu Uberarbeiten. Es gab kleinere redaktionelle und inhaltliche Anderungen. Die Illustration auf
der Titelseite der Kurzinfo in der Version ,,Vorbericht* wurde (iberarbeitet. Die Illustration auf
der Rickseite wurde um einen Mann ergénzt. Zudem wurde ergénzt, dass gynékologische
Praxen zur Pranataldiagnostik beraten.

Version vor quantitativer Nutzertestung
Aufgrund der Ergebnisse der Anhorung wurden folgende Anderungen vorgenommen:

= Umformulierung der Einleitung

= Anpassung der auf Basis der Mu-RL formulierten Indikation fur die Erstattung des NIPT
durch die gesetzliche Krankenversicherung

= Informationen zu den Standarduntersuchungen erganzt

= deutlichere Trennung zwischen Standarduntersuchungen, von den gesetzlichen
Krankenkassen in bestimmten Situationen bezahlten zuséatzlichen Untersuchungen und
Individuelle Gesundheitsleistungen (IGe-Leistungen)

= Anderung der eingriffsbedingten Fehlgeburtsrate durch Amniozentese und
Chorionzottenbiopsie auf ,,etwa 3 von 1000*

= Erganzung einer Zeitleiste, die einen Uberblick tber die verschiedenen Untersuchungen
bietet

= Anpassungen bei der Darstellung des Ersttrimesterscreenings

= starkere Betonung der Rolle der psychosozialen Beratung

= Anderungen im Abschnitt ,,Muss ich die Untersuchungen wahrnehmen?“
= redaktionelle Anderungen

Ergebnisse der quantitativen Nutzertestung

Auf Basis der Anhoérung wurde die Kurzinfo iberarbeitet. Die neue Version der Kurzinfo (siehe
B2) wurde anschliellend einer quantitativen Nutzertestung (Online-Survey) unterzogen.
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Der Dienstleister wertete die erhobenen Daten aus und erstellte einen Ergebnisbericht mit
Handlungsempfehlungen (siehe B2). Auf Grundlage dieses Berichts wurde gepriift, ob weitere
Anpassungen der Kurzinfo notwendig waren. Die daraus resultierenden finalen Materialien
sind in Kapitel B3 zu finden.

Verstandlichkeit

In der quantitativen Nutzertestung bewerteten 92 % bzw. 94 %? der Befragten die Kurzinfo als
sehr oder eher verstandlich; 2 % bzw. 0 % bewertete sie als schlecht verstandlich.

Umfang

84 % bzw. 82 % der Befragten fanden den Umfang der Kurzinfo genau richtig; 12 % bzw. 9 %
fanden die Entscheidungshilfen zu lang.

Akzeptanz

86 % bzw. 89 % der Befragten beurteilten die Kurzinfo in der Gesamtbewertung als (sehr) gut.
3 % bzw. 1 % beurteilte sie als (sehr) schlecht.

86 % bzw. 92 % der Befragten beurteilten die Kurzinfo als sehr / eher vertrauenswirdig. 3 %
bzw. 1 % beurteilte sie als eher / Gberhaupt nicht vertrauenswurdig. 74 % der Befragten (beide
Bildungsgruppen gleich) wirden die Kurzinfo ganz sicher/sehr wahrscheinlich
weiterempfehlen. 5 % bzw. 3 % wirden die Kurzinfo sehr wahrscheinlich nicht / bestimmt
nicht weiterempfehlen.

Nutzlichkeit

87 % bzw. 89 % gaben an, dass die Kurzinfo helfe, einen Uberblick tber vorgeburtliche
Untersuchungen zu bekommen. 73 % bzw. 85 % gaben an, dass sie dazu anregt, Uber
vorgeburtliche Untersuchungen nachzudenken. Fir 81 % bzw. 80 % bereitet die Kurzinfo gut
auf ein drztliches Beratungsgespréach vor.

Ausgewogenheit / Freiwilligkeit

Bei 66 % bzw. 57 % der Befragten erweckte die Kurzinfo den Eindruck, dass man selbst
entscheiden kann, ob man vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien in Anspruch nimmt.
Bei 30 % bzw. 40 % erweckte die Kurzinfo den Eindruck, alle Untersuchungen machen zu
mussen.

Finale Version

Nach der quantitativen Nutzertestung ergaben sich nur geringfiigige redaktionelle Anderungen.
Die finale Version findet sich hier (B3).

1 Im weiteren Bericht wird als Erstes das Ergebnis fur die Bildungsgruppe 1 (héchstens Haupt- oder
Volksschulabschluss) berichtet, als Zweites das Ergebnis der Bildungsgruppe 2 (mindestens Realschulabschluss).
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4.4 Entwicklung einer Broschiire zum NIPT

Ausschlaggebend fir die Erstellung der Broschiire war die Ausgestaltung der Mu-RL.

Die aus den qualitativen Studien gewonnenen Informationsbedirfnisse und ermittelten
Sichtweisen und Erfahrungen der Paare bezuglich der Préanataldiagnostik und des NIPT wurden
bei der Erstellung der Materialien berticksichtigt.

Die Broschire informiert schwerpunktmaBig ber den NIPT und soll eine informierte Ent-
scheidung fur oder gegen den Test unterstltzen.

4.4.1 Aufbau, Inhalt und Gestaltung der Broschiire zum NIPT

Version vor qualitativer Nutzertestung

Der Entwurf der Broschiire beinhaltete allgemeine Informationen zu Trisomien, Haufigkeiten
von Trisomien sowie Informationen zur Bedeutung einer Trisomie fur das Familienleben. Im
mittleren Teil der Broschire wurde der NIPT ausflhrlich dargestellt. Dies beinhaltete
Informationen zur Durchfiihrung der Untersuchungen sowie allgemeine Informationen zur
Bedeutung des Testergebnisses. Dartiber hinaus wurde die Zuverlassigkeit des NIPT be-
schrieben. Am Ende der Broschire wurden Informationen zur Unterstiitzung der Entscheidung
gegeben und es wurde auf weitere Quellen hingewiesen. Um die Inhalte tbersichtlich und in
angemessener SchriftgrélRe darstellen zu kdnnen, wurde die 20-seitige Broschiire im Format
DIN-A5 entwickelt.

Ergebnisse der qualitativen Nutzertestung

Die Broschure wurde von den Probanden als gut verstandlich und lesbar bewertet. Auch Aufbau
und Struktur wurden positiv aufgenommen. Einige Befragte schlugen ein Inhaltsverzeichnis am
Anfang der Broschire vor. Als schwer verstandlich empfanden manche Paare die Darstellung
der Zuverlassigkeit des NIPT. Es wurde vorgeschlagen, diese Information zu vereinfachen. Es
wurde der Wunsch geduRert, die zeitliche Abfolge der Tests klarer darzustellen, zum Beispiel
in Form einer Zeitachse. Darlber hinaus winschten einige Teilnehmerinnen und Teilnehmer
mehr Informationen zum Thema Erkrankungen / genetisch bedingte Beeintrdchtigungen des
Ungeborenen oder auch allgemeine Gesundheits- und Verhaltenstipps fir Schwangere.

Die befragten Expertinnen und Experten bewerteten die Broschiire positiv: Die Inhalte seien
verstandlich und Gbersichtlich dargestellt. Es wurde auf einzelne Aussagen hingewiesen, die
fachlich Gberpruft werden sollten.

Version Vorbericht

Die Ergebnisse der qualitativen Nutzertestung gaben keinen Anlass, die Broschire grund-
sdtzlich zu Uberarbeiten. An einigen Stellen wurden jedoch Anderungen vorgenommen, um
bestimmte Informationen besser zu vermitteln oder Inhalte zu korrigieren. Der Titel der Bro-
schure wurde geandert, um die Verstandlichkeit zu erhéhen. Es wurde ein Inhaltsverzeichnis
mit Seitenzahlen ergénzt. Es gab kleinere Umstrukturierungen. Da die Wissensvermittlung zur
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Zuverlassigkeit des NIPT Schwierigkeiten bereitete, wurden die Tabellen durch eine Grafik
ersetzt. Zudem wurde die Darstellung auf ein Beispiel begrenzt. Es wurden keine zusétzlichen
Informationen erganzt, allerdings wurde die Liste um weitere Informationsangebote erweitert.
Die von den Probanden gewinschte Zeitleiste wurde am Ende der Broschiire als Abbildung
integriert.

Version vor quantitativer Testung
Aufgrund der Anhorung wurden folgende Anderungen vorgenommen:

= Anderungen von Formulierungen, die als defizitorientiert wahrgenommen wurden, vor
allem in den Abschnitten ,,Was sind Trisomien?* und ,,Was bedeutet ein Kind mit einer
Trisomie fuir das Familienleben?*

= Anpassung der auf Basis der Mu-RL formulierten Indikation fir die Erstattung des NIPT
durch die gesetzliche Krankenversicherung

= Anpassung der Frageliste im Abschnitt ,,\VVorgeburtliche Untersuchungen — ja oder nein?*

= Hervorhebung der Beratungsmoglichkeiten und starkere Betonung der psychosozialen
Beratung

= Anpassungen bei der Erklarung des NIPT
= Anderungen bei der Darstellung des Ersttrimesterscreenings
= Anderungen bei der Darstellung von Amniozentese und Chorionzottenbiopsie

= Anderung der eingriffsbedingten Fehlgeburtsrate durch Amniozentese und
Chorionzottenbiopsie auf ,,etwa 3 von 1000*

= deutlichere Trennung zwischen der Trisomie 21 und den Trisomien 13 und 18 bei der
Darstellung der Zuverlassigkeit des NIPT

= deutlichere Trennung zwischen den Fragen, die sich bei der Entscheidung vor einer
Untersuchung stellen und den Fragen, die sich bei der Entscheidung nach einem
auffalligen Befund stellen

= Ergénzung der Mdglichkeit der palliativen Geburt bei den Trisomien 13 und 18

= Ergénzung eines Links, um auf weiterfiihrende Informationen zu den Trisomien 13 und 18
zu verweisen

= Uberarbeitung der Zeitleiste

= redaktionelle Anderungen
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Ergebnisse der quantitativen Nutzertestung
Verstandlichkeit

In der quantitativen Nutzertestung bewerteten 91 % bzw. 93 %2 der Befragten die Broschiire
als sehr / eher verstandlich; 1 % bewertete sie als schlecht verstandlich.

Umfang

77 % bzw. 80 % der Befragten fanden den Umfang der Broschiire genau richtig; 21 % bzw.
19 % fanden die Entscheidungshilfen zu lang.

Akzeptanz

86 % bzw. 90 % der Befragten beurteilten die Broschiire in der Gesamtbewertung als (sehr)
gut. 1 % bzw. 2 % beurteilten sie als (sehr) schlecht.

89 % bzw. 94 % der Befragten beurteilten die Broschire als sehr / eher vertrauenswirdig. 1 %
(beide Bildungsgruppen gleich) beurteilte sie als eher / Gberhaupt nicht vertrauenswiurdig.

76 % bzw. 77 % der Befragten wirden die Broschire ganz sicher /sehr wahrscheinlich
weiterempfehlen. 3% (beide Bildungsgruppen gleich) wirden die Broschire sehr
wahrscheinlich nicht / bestimmt nicht weiterempfehlen.

Nutzlichkeit

87 % bzw. 86 % gaben an, dass die Broschure helfe, Gber die Vor- und Nachteile des NIPT
nachzudenken. 82 % bzw. 84 % gaben an, dass diese gut auf ein &rztliches Beratungsgesprach
vorbereite. 23 % bzw. 19 % fanden die Broschdre nicht hilfreich.

Darstellung von Trisomien

Es wurde gefragt, wie die Darstellung des Lebens mit einem Kind mit Down-Syndrom
empfunden wurde. 70 % der Befragten (beide Bildungsgruppen gleich) empfanden die
Darstellung als ausgewogen. 15% bzw. 12 % hatten den Eindruck, dass eher die
Schwierigkeiten betont werden, die damit einhergehen. Fir 9 % bzw. 13 % wurden eher die
positiven Seiten des Lebens mit einem Kind mit Down-Syndrom betont.

Wissen

Nach dem Lesen der Broschire wurde danach gefragt, was ein NIPT ist. 65 % bzw. 76 %
beantworteten die Frage richtig. Die Teilnehmenden wurden gefragt, bei wie vielen
schwangeren Frauen im Alter von 25 bis 29 Jahren das ungeborene Kind ein Down-Syndrom
hat. 78 % bzw. 83 % beantworteten die Frage richtig.

2 Als Erstes wird das Ergebnis fir die Bildungsgruppe 1 (hochstens Haupt- oder Volksschulabschluss) berichtet,
als Zweites das Ergebnis der Bildungsgruppe 2 (mindestens Realschulabschluss).
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Die Teilnehmenden wurden nach der Bedeutung eines unauffélligen NIPT-Befundes gefragt.
65 % bzw. 70 % beantworteten die Frage richtig.

Die Teilnehmenden wurden nach der Zuverléssigkeit des NIPT gefragt. Etwa 90 % antworteten
richtig, dass Sensitivitdt und Spezifitdt des NIPT nicht bei 100 % liegen. 65 % bzw. 71 %
antworteten richtig, dass der Test auch falsch-positiv sein kann. 42 % bzw. 54 % gaben richtig
an, dass es auch falsch-negative Tests geben kann.

Auswirkung auf die Teilnahmebereitschaft

Nach dem Lesen der Broschire gaben 48 % bzw. 54 % der Befragten an, dass sie in Zukunft
vorgeburtlichen  Untersuchungen auf Trisomien wahrnehmen wirden. 14 % (beide
Bildungsgruppen gleich) wiirden keine machen lassen. 36 % bzw. 30 % waren unentschlossen.
Insgesamt wechselten etwa 20 % der Befragten ihre Einstellung nach dem Lesen
(beispielsweise von teilnahmebereit zu unentschlossen).

Ausgewogenheit / Freiwilligkeit

Fur 74 % bzw. 78 % der Befragten vermitteln die Materialien, dass man selbst entscheiden
kann, ob man vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien in Anspruch nimmt. 30 % bzw.
29 % empfanden die Broschire als Empfehlung, die Untersuchungen in Anspruch zu nehmen.

Finale Version

Nach der quantitativen Nutzertestung ergaben sich nur geringfiigige redaktionelle Anderungen.
Die finale Version findet sich hier (B3).

4.5 Vorschlag zur Konzeption einer Internetversion

Neben der Printversion der Versicherteninformationen soll ein Vorschlag fur Konzept fur eine
Internetversion erstellt werden.

Wahrend der Erstellung der Materialien ergab sich, dass schwangere Frauen umfangreiche
weitere Informations- und Beratungsbedurfnisse haben. Ein umfassender Vorschlag eines
Konzepts einer Internetversion wirde deshalb vorab die Kldarung wesentlicher
Rahmenbedingungen erfordern (z. B. Verhaltnis zu bestehenden Angeboten).

Die Materialien wurden so gestaltet, dass sie in gangigen Online-Formaten auf der Internetseite
gesundheitsinformation.de oder auch auf andere Internetseiten (z. B. g-ba.de, BZgA) oder in
Apps eingebunden werden kénnen. In der Broschiire und auch in der Kurzinfo wurde zudem
auf weiterfuhrende Angebote verwiesen (z. B der BZgA).
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5 Einordnung des Arbeitsergebnisses

Die Versicherteninformationen haben zum Ziel, ausgewogen, verstandlich, evidenzbasiert und
in angemessenem Umfang Uber das Thema Préanataldiagnostik zu informieren. Dabei wurden
neben allgemeinen Informationen zu den in Deutschland bestehenden Mdglichkeiten der
vorgeburtlichen Diagnostik ausfiihrliche Informationen zur Erkennung von Aneuploidien
entwickelt. Die Versicherteninformationen sollen eine informierte und selbstbestimmte Ent-
scheidung fur oder gegen die Inanspruchnahme von Verfahren der Prénataldiagnostik,
insbesondere des NIPT, unterstitzen. Dazu gehort, die Freiwilligkeit der Inanspruchnahme
dieser Verfahren zu betonen.

Die Analyse der Informationsbedirfnisse ergab, dass allgemeine Informationen zur Pré-
nataldiagnostik und spezielle Informationen zum NIPT fir unterschiedliche Gruppen von
Schwangeren zu unterschiedlichen Zeitpunkten der Schwangerschaft von Interesse sind.
Deshalb wurden 2 Materialien entwickelt, die getrennt voneinander eingesetzt werden kdnnen.
Diese Aufteilung bewahrte sich in der Nutzertestung.

Im Rahmen einer Kurzinfo und einer Broschire konnen nicht alle potenziellen
Informationsbedrfnisse angesprochen werden. Deshalb wird auf weitergehende Informations-
angebote und Beratungsmaoglichkeiten verwiesen. Darliber hinaus werden weitergehende
Informationen auf www.gesundheitsinformation.de zur Verfugung gestellt.

Die Materialien wurden auf Basis des G-BA-Beschlusses (ber eine Anderung der Mu-RL
entwickelt [1]. Ebenso wurde beachtet, dass der NIPT eine genetische Untersuchung im Sinne
des Gendiagnostikgesetzes (GenDG) ist. Zudem gelten die VVorgaben an eine Beratung gemal
8 2a Schwangerschaftskonfliktgesetz (SchKG).

Mit der Einflhrung des NIPT in die Schwangerschaftsvorsorge ist der Umgang mit dem Test
(Entscheidungsfindung zur Inanspruchnahme, ggf. Durchfuhrung und Warten auf die Er-
gebnisse) fur eine schwangere Frau, ihren Partner und den weiteren Verlauf der Schwan-
gerschaft ein wichtiger Aspekt. Dazu gehort die Frage, was ein Kind mit einer Trisomie fir ihr
Leben bedeuten kénnte. In den Materialien kann auf diese Situation, die eine umfassende
Beratung erfordert, nur in allgemeiner Form eingegangen werden. Ergédnzend wird auf weitere
Informationsquellen verwiesen.

Als mogliche Folge eines auffélligen Ergebnisses spielt auch das Thema Schwangerschafts-
abbruch eine Rolle. Dieses Thema wird ebenfalls nur kurz angesprochen. Es wird auf weitere
Informationsquellen und Beratungsmaoglichkeiten verwiesen.
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6 Fazit

Allgemeine Informationen zur Préanataldiagnostik und spezielle Informationen zum nicht
invasiven Pranataltest (NIPT) fiir unterschiedliche Gruppen von Schwangeren sind zu
unterschiedlichen Zeitpunkten der Schwangerschaft von Interesse. Deshalb wurden eine
allgemeine Kurzinformation (Kurzinfo) zur Prénataldiagnostik und eine spezifische Broschire
zum NIPT entwickelt, die getrennt voneinander eingesetzt werden kdnnen.

Folgendes Thema wird in der Kurzinfo angesprochen:
= Kurzer Uberblick tiber verschiedene Moglichkeiten der Pranataldiagnostik
Folgende Themen werden in der Broschire angesprochen:

= Allgemeine Informationen zum NIPT (Ablauf, Kostenlibernahme)

= Informationen zu Trisomien und deren Bedeutung fiir das Familienleben

= Bedeutung der Untersuchungsergebnisse und weitere Abklarung

= Zuverlassigkeit des NIPT

= Entscheidungsfindung fur oder gegen die Inanspruchnahme des NIPT

Die Materialien wurden einer abschlieenden Nutzertestung unterzogen. Sie wurden dabei als

sehr gut verstandlich bewertet. Akzeptanz und Weiterempfehlungsbereitschaft lagen jeweils
uber 90 %. Damit sind die Materialien geeignet zur Unterstltzung der arztlichen Aufklarung.
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Details des Berichts
Al Projektverlauf

Al.1l Zeitlicher Verlauf des Projekts

Der G-BA hat am 16.02.2017 das IQWIiG mit der Erstellung einer Versicherteninformation zur
Prénataldiagnostik beauftragt. Die Versicherteninformation soll 12 Monate nach Mitteilung der
relevanten Eckpunkte der Mu-RL durch den G-BA fertiggestellt sein.

Der G-BA teilte dem IQWiG am 19.09.2019 mit, welche Eckpunkte neu in den Mu-RL
vorgesehen und fir die Versicherteninformation relevant sind.

In die Bearbeitung des Projekts wurden 1 externer Sachverstandiger mit beratender Funktion
sowie externe Dienstleister fur die Durchfiihrung von Nutzertestungen eingebunden.

Der vorl&ufige Berichtsplan in der Version 1.0 vom 23.03.2017 wurde am 30.03.2017 auf der
Website des IQWIG veroffentlicht und zur Anhorung gestellt. Bis zum 27.04.2017 konnten
schriftliche Stellungnahmen eingereicht werden. Die Dokumentation und Wrdigung der An-
hérung zum Berichtsplan ist auf der Website des IQWIiG veroffentlicht.

Im Anschluss an die Anhérung wurde ein Uberarbeiteter Berichtsplan (Version 1.0 vom
07.06.2017) publiziert.

Die vorlaufige Bewertung, der Vorbericht in der Version 1.0 vom 28.02.2020, wurde am
06.03.2020 auf der Website des IQWiG verodffentlicht und zur Anhérung gestellt. Bis zum
29.05.2020 konnten schriftliche Stellungnahmen eingereicht werden. Unklare Aspekte aus den
schriftlichen  Stellungnahmen zum Vorbericht wurden am 24.08.2020 in einer
wissenschaftlichen Erorterung mit den Stellungnehmenden diskutiert. Die wesentlichen
Argumente aus den Stellungnahmen werden in Kapitel A4 ,,Kommentare* des vorliegenden
Abschlussberichts gewirdigt.

Der vorliegende Abschlussbericht beinhaltet die Anderungen, die sich aus der Anhérung
ergeben haben.

Im Anschluss an die Anhorung erstellte das IQWiG den vorliegenden Abschlussbericht, der
4 Wochen nach Ubermittlung an den G-BA auf der Website des IQWiG veréffentlicht wird.
Die zum Vorbericht eingegangenen Stellungnahmen und das Protokoll der wissenschaftlichen
Erdrterung werden in einem gesonderten Dokument ,,Dokumentation der Anhdérung zum
Vorbericht* zeitgleich mit dem Abschlussbericht auf der Website des IQWIiG bereitgestellt.

Al1.2 Spezifizierungen und Anderungen im Projektverlauf

Berichtsplan im Vergleich zum vorlaufigen Berichtsplan 1.0

Im Vergleich zum vorlaufigen Berichtsplan ergaben sich im Berichtsplan lediglich re-
daktionelle Anderungen.
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Vorbericht im Vergleich zum Berichtsplan 1.0
Der G-BA hat in seiner Sitzung am 19.09.2019 folgende Eckpunkte der Mu-RL beschlossen:

,.Bei besonderen Risiken oder zur Abklarung von Auffalligkeiten kénnen im Einzelfall neben
den Ublichen Untersuchungen noch folgende Untersuchungen in Frage kommen. Dabei
handelt es sich nicht um Screening-Untersuchungen:

Untersuchungen an fetaler DNA aus mitterlichem Blut zur Frage des Vorliegens einer
Trisomie 13, 18 oder 21 (Nicht-invasiver Pranataltest - NIPT) mit dem Ziel der Vermeidung
der unter den Buchstaben f) und g) geregelten invasiven Malinahmen. Der Test kann dann
durchgefuhrt werden, wenn er geboten ist, um der Schwangeren eine Auseinandersetzung
mit ihrer individuellen Situation hinsichtlich des Vorliegens einer Trisomie im Rahmen der
arztlichen Begleitung zu ermdglichen. Ein statistisch erhéhtes Risiko fir eine Trisomie
allein reicht fiir die Anwendung dieses Tests nicht aus.

Voraussetzung fur die NIPT-Untersuchung ist das Vorliegen des sonografisch bestimmten
Gestationsalters und die Kenntnis der Anzahl der Embryonen oder Feten. Liegen zum
Zeitpunkt der Blutabnahme Befunde vor, deren Abklarung ein invasives Vorgehen
erfordert, sodass das Ziel einer Vermeidung von invasiven MaBnahmen nach f) oder g)
nicht erreichbar ist, kann der Test nicht im Rahmen dieser Richtlinie erbracht werden.

Sofern die Probe auswertbar war, muss das Testergebnis eine Angabe enthalten, ob ein
auffalliges oder unauffalliges NIPT-Ergebnis bezuglich der Fragestellung (Trisomie)
vorliegt. Weist das Testergebnis auf eine Trisomie hin, muss der Befund die Information
enthalten, dass eine gesicherte Diagnose einer invasiven Abklarungsdiagnostik bedarf.

Der Arzt oder die Arztin, der oder die die Schwangere vor und nach Durchfilhrung des
NIPT aufklart und berat, muss uber eine Qualifikation gemal GenDG und den Richtlinien
der Gendiagnostik-Kommission verflugen und die Aufklarungs- und Beratungsver-
pflichtungen des GenDG entsprechend erfiillen. Die Aufklarung und Beratung haben
ergebnisoffen stattzufinden und dienen dem Ziel einer eigenstdndigen informierten
Entscheidung der Schwangeren. Die Bedeutung der Untersuchungsergebnisse ist in
verstandlicher Form zu erlautern. Die méglichen Folgen einer Entscheidung fur diesen Test
sind in die Beratung einzubeziehen. Insbesondere ist das jederzeitige Recht auf Nichtwissen,
auch fiir Teilergebnisse des NIPT, zu betonen. Im Zusammenhang mit der Fragestellung
Trisomie ist der Hinweis zu geben, dass es die Mdglichkeit gibt, ber die entsprechenden
Selbsthilfeorganisationen oder Behindertenverbande mit betroffenen Familien Kontakt
aufzunehmen. Zur Unterstltzung der Beratung zu Untersuchungen auf Trisomie 13, 18 oder
21 ist die Versicherteninformation (Anlage X) dieser Richtlinien zu verwenden.*

Im Vergleich zum Berichtsplan ergab sich im Vorbericht aus der Bekanntgabe der Eckpunkte
folgende Anderung:

Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) -20 -



Abschlussbericht P17-01 Version 1.0

Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik 03.12.2020

Das Kapitel ,,Hintergrund*“ wurde entsprechend den neuen Eckpunkten des G-BA
angepasst.

Der am 07.06.2017 publizierte Berichtsplan adressiert die ,,Ermittlung und Bewertung der
Evidenz gemal den durch den G-BA ubermittelten Eckpunkten der Mu-RL*. Die Suche
nach weiteren systematischen Ubersichten entfiel nach Bekanntwerden der neuen
Eckpunkte der Mu-RL vom 19.09.2019 (betrifft Abschnitt 4.2 der Methodik gemaf
Berichtsplan), da die relevanten Informationen (vor allem: diagnostische Giite des NIPT)
dem Abschlussbericht S16-06 entnommen werden konnten [3]. Ergédnzende Informationen
wurden Uber orientierende Recherchen identifiziert.

Die fokussierte systematische Recherche zur Ermittlung von Erfahrungen und des
Informationsbedarfs beschrénkte sich auf qualitative Studien. Surveys wurden nicht
berucksichtigt, da sich im Laufe des Prozesses zeigte, dass dadurch keine zuséatzlich
relevanten Informationen zu erwarten waren (betrifft Abschnitt 4.1 der Methodik geman
Berichtsplan).

Die Volltextbewertung wurde auf qualitative Studien mit Erfahrungen mit
Prénataldiagnostik, insbesondere mit der nicht invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien, fokussiert. Der Grund daflir war, dass
andere Verfahren der Pranataldiagnostik in den Materialien nur kurz beschrieben werden.

Im Vergleich zum Berichtsplan ergaben sich dariiber hinaus redaktionelle Anderungen.

Abschlussbericht im Vergleich zum Vorbericht

Neben redaktionellen Anderungen ergaben sich folgende Spezifizierungen oder Anderungen
im Abschlussbericht:

Um die Angaben zum Fehlgeburtsrisiko durch Amniozentese in den Materialien zu
aktualisieren, wurde eine orientierende Recherche nach systematischen Ubersichten
durchgefuhrt. Relevante Daten wurden extrahiert. Die Fehlgeburtsrate durch
Amniozentese sowie Chorionzottenbiopsie wurde in beiden Materialien angepasst.
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A2 Methodik gemaR Berichtsplan 1.0

Die folgenden Abschnitte geben den Wortlaut der Berichtsmethodik aus dem Berichtsplan
wieder. Uber diese Methodik hinausgehende Spezifizierungen oder Anderungen der Methoden
im Projektverlauf werden in Abschnitt Al.2 erldutert. Im folgenden Text wird an ent-
sprechenden Stellen auf diesen Abschnitt verwiesen.

Die Erstellung der Versicherteninformation folgt den Methoden und Prozessen des IQWIG zur
Erstellung von Gesundheitsinformationen [2].

Dazu zéhlen folgende Anforderungen: eine wissenschaftliche Evidenzbasierung, ein syste-
matischer Entwicklungsprozess, ein allgemein verstandlicher Sprachstil und die Darstellung
der Ergebnisse in moglichst unverzerrter und verstandlicher Form.

Die Erarbeitung der Versicherteninformation erfolgt schrittweise:
= Ermittlung von Erfahrungen und Informationsbedirfnissen zur Prénataldiagnostik

genetisch bedingter Erkrankungen oder derer Dispositionen

= Ermittlung und Bewertung der Evidenz gemé&R den durch den G-BA Ubermittelten
Eckpunkten der Mu-RL

= Erstellung der Versicherteninformation

= qualitative und quantitative Nutzertestung der Informationsmaterialien

A2.1 Ermittlung von Erfahrungen und des Informationsbedarfs

Es wird eine fokussierte systematische Recherche nach qualitativen Studien und Surveys
durchgefuhrt. Ziel dieser Suche ist es herauszufinden:

= welche Erfahrungen mit Prénataldiagnostik genetisch bedingter Erkrankungen oder derer
Dispositionen gemacht wurden und welche Herausforderungen in diesem Zusammenhang
bestehen sowie

= welche potenziellen Fragen Frauen und Manner zur Prénataldiagnostik genetisch
bedingter Erkrankungen oder derer Dispositionen haben.

Die eingeschlossenen qualitativen Studien und Surveys sollen Erwartungen, subjektive Er-
fahrungen und individuelles Handeln beziglich der Pranataldiagnostik genetisch bedingter
Erkrankungen oder derer Dispositionen beschreiben.
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A2.1.1 Tabellarische Ubersicht liber die Kriterien fiir den Einschluss von qualitativen
Studien und Surveys

Tabelle 3: Kriterien fur den Einschluss von qualitativen Studien und Surveys

Einschlusskriterien

Ela Zielpopulation

Frauen und Ménner

E2a Zum Thema:

Prénataldiagnostik genetisch bedingter Erkrankungen oder derer Dispositionen
E3a Studientyp:

= qualitative Studie

= Mixed-Methods-Studie

= Survey

Eda Ubertragbarkeit: Stichprobe stammt aus vergleichbarem Kulturkreis?

E5a Publikationssprache: Englisch oder Deutsch

E6a Vollpublikation verfiighar

E7a nachvollziehbar beschriebene Studie nach den festgelegten Qualitatskriterien (siehe Abschnitt
A2.1.2.4)

E8a Publikationszeitpunkt: 2012 oder spéter verdffentlicht

a: Es wurden Studien aus Landern eingeschlossen, die zu Deutschland &hnliche Gesellschaftsformen und
Lebensstandards haben, zum Beispiel aus L&ndern der EU, Nordamerika und Ozeanien.

A2.1.2 Fokussierte systematische Informationsbeschaffung
A2.1.2.1 Bibliografische Recherche

Die fokussierte systematische Recherche nach relevanten qualitativen Studien und Surveys
wird in folgenden bibliografischen Datenbanken durchgefihrt:

= MEDLINE,
=  PsycINFO,
= CINAHL.

A2.1.2.2 Weitere Suchquellen

Zur ldentifizierung weiterer publizierter und nicht publizierter Studien / Informationen werden
folgende Suchquellen herangezogen:

= (ber Suchmaschinen wie Google und Google Scholar kann ergédnzend nach weiteren
relevanten qualitativen Studien und Surveys gesucht werden; insbesondere
deutschsprachige Publikationen sollen somit identifiziert werden, da diese haufig nicht in
den englischen Datenbanken enthalten sind,

= Angebote der Bundeszentrale fiir Gesundheitliche Aufklarung im Rahmen des
gesetzlichen Auftrags aus 8 1 Schwangerschaftskonfliktgesetz,

Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) -23-



Abschlussbericht P17-01 Version 1.0

Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik 03.12.2020

= im Rahmen der Anhorungen eingereichte Informationen und

= durch den G-BA Ubermittelte Referenzen.

A2.1.2.3 Selektion relevanter qualitativer Studien und Surveys

Die durch die Suche identifizierten Treffer werden durch 1 Reviewer anhand der Einschluss-
kriterien (siehe Tabelle 3) selektiert. Das Ergebnis wird durch eine 2. Person qualitatsgesichert.
A2.1.2.4 Informationsbewertung

Die im Volltextscreening als relevant eingestuften qualitativen Studien und Surveys werden
zundachst durch 1 Reviewer anhand folgender Aspekte (angelehnt an die Checkliste des Critical
Appraisal Skills Programme [CASP] [31]) hinsichtlich ihrer Qualitat bewertet. In unklaren
Fallen erfolgt eine Begutachtung durch einen 2. Reviewer.

= Sind die Forschungsfrage und / oder Ziele der Studie beschrieben?

= |Ist die Stichprobenziehung (Samplingstrategie) beschrieben?

= Ist die Stichprobe (das Sample) beschrieben und fur die Fragestellung geeignet?

= Sind die Methoden und der Kontext der Datenerhebung beschrieben und fur das Thema
geeignet?

= Sind die Methoden der Datenauswertung beschrieben?

= Waren mindestens 2 Wissenschaftler an der Auswertung der Daten beteiligt?

= |st der Prozess der Datenanalyse transparent und nachvollziehbar beschrieben?

= Sind die Ergebnisse der Studie klar ausgewiesen?

Die Ergebnisse der Bewertung werden bei der Interpretation der Studienergebnisse berlick-
sichtigt.

A2.1.25 Informationssynthese

Die in den Studien berichteten Ergebnisse werden deskriptiv zusammengefasst und potenzielle
Informationsbedrfnisse von Frauen und Ménnern zur Prénataldiagnostik genetisch bedingter
Erkrankungen oder derer Dispositionen identifiziert.

A2.1.3 Ermittlung und Bewertung der Evidenz gemal? den durch den G-BA
Ubermittelten Eckpunkten der Mu-RL

A2.1.3.1 Kriterien fir den Einschluss von systematischen Ubersichten

A2.1.3.1.1 Population

GemaR den durch den G-BA zu tbermittelten Eckpunkten der Mu-RL.
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A2.1.3.1.2 Interventionen
GemaR den durch den G-BA zu tbermittelten Eckpunkten der Mu-RL.

A2.1.3.1.3 ZielgroRen
GemaR den durch den G-BA zu tbermittelten Eckpunkten der Mu-RL.

A2.1.3.1.4  Studientypen
Es werden systematische Ubersichten oder Overviews of Reviews herangezogen, sofern diese
methodisch adaquat (siehe Abschnitt A2.1.3.4) durchgefiihrt wurden.

Um als systematische Ubersicht eingeschlossen zu werden, missen folgende Mindest-
anforderungen erfullt sein:

= Es fand eine systematische Recherche in mindestens 2 bibliografischen Datenbanken statt.
= Es fand eine Qualitatsbewertung der Primérstudien statt.

Wenn fiir die Informationsmaterialien relevante Informationen in den systematischen Uber-

sichten nicht oder nicht hinreichend berichtet werden, werden sie den Primérpublikationen aus
den systematischen Ubersichten entnommen.

A2.1.3.1.5 Tabellarische Ubersicht iber die Kriterien fiir den Einschluss
systematischer Ubersichten

Tabelle 4: Kriterien fir den Einschluss von systematischen Ubersichten

Einschlusskriterien
Elb Population: gemaR den durch den G-BA zu tibermittelten Eckpunkten der Mu-RL

E2b Intervention: gemaR den durch den G-BA zu libermittelten Eckpunkten der Mu-RL
E3b ZielgroRen: gemal den durch den G-BA zu ubermittelten Eckpunkten der Mu-RL

Studientyp:
E4b | = systematische Ubersicht
= QOverview of Reviews

E5b Zeitpunkt der Recherche: 2012 oder spater
E6b Publikationssprache: Englisch oder Deutsch
E7b Vollpublikation verflighar

A2.1.3.2 Fokussierte systematische Informationsbeschaffung
A2.1.3.2.1 Bibliografische Literaturrecherche

Eine systematische Recherche nach systematischen Ubersichten wird in folgenden biblio-
grafischen Datenbanken durchgefihrt:

= MEDLINE,
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= Cochrane Database of Systematic Reviews,
= Database of Abstracts of Reviews of Effects und

= Health Technology Assessment Database.

A2.1.3.2.2 Weitere Suchquellen

Zusétzlich zur Suche in bibliografischen Datenbanken werden weitere Suchquellen zur
Identifizierung von systematischen Ubersichten herangezogen:

=  Websites von NICE und AHRQ),
= durch den G-BA Ubermittelte Dokumente und

= im Rahmen der Anhérungen eingereichte Informationen.

A2.1.3.3 Selektion relevanter systematischer Ubersichten

Die durch die Suche in bibliografischen Datenbanken identifizierten Treffer werden in einem
1. Schritt anhand ihres Titels und Abstracts hinsichtlich ihrer Relevanz beziglich der
spezifischen Einschlusskriterien (siehe Tabelle 4) bewertet. Als potenziell relevant erachtete
Publikationen werden in einem 2. Schritt anhand ihres Volltextes auf Relevanz gepruft
(Volltextscreening). Beide Schritte erfolgen durch 2 Reviewer unabhdngig voneinander.
Diskrepanzen werden durch Diskussion zwischen den beiden Reviewern aufgel0st.

Ergebnisse aus den weiteren Suchquellen werden von 1 Reviewer auf systematische
Ubersichten gesichtet und diese dann hinsichtlich ihrer Relevanz bewertet. Ein 2. Reviewer
Uberpruft den gesamten Prozess inklusive der Bewertungen.

A2.1.3.4 Informationsbewertung

Die im Volltextscreening als relevant eingestuften systematischen Ubersichten werden zunéchst
durch 1 Reviewer mittels des Oxman-Guyatt-Index hinsichtlich ihrer Qualitat bewertet. Bewertet
werden 9 Items, unter anderem zur Qualitat der Informationsbeschaffung, der Studienselektion
und der Evidenzsynthese. Eine systematische Ubersicht wird herangezogen, wenn sie allenfalls
kleinere Méangel (,,minor flaws®) hat. Das entspricht einem Mindestscore von 5 Punkten. In
unklaren Féllen erfolgt eine Begutachtung durch einen 2. Reviewer. Die Entscheidung Uber die
Qualitatsbewertung erfolgt durch einen Konsens zwischen den beiden Reviewern. Die Ergebnisse
der Qualitatsbewertung nach Oxman & Guyatt werden im Bericht dargestellt.

Eine eigene Qualitatsbewertung der in die systematischen Ubersichten eingeschlossenen
Primarstudien erfolgt nicht.

GemiB den Methoden des Instituts erfolgt die Auswahl der systematischen Ubersichten bei
Vorliegen mehrerer systematischer Ubersichten von angemessener methodischer Qualitét unter
Bericksichtigung folgender Kriterien:

= Qualitatsunterschiede,
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= Ausfiihrlichkeit,
= Aktualitat der Suche,
= Durchfuhrung von Sensitivitatsanalysen und Umgang mit Heterogenitat,

= Adressierung und Umgang mit ggf. vorhandenem Verzerrungspotenzial.

Da sich der Oxman-Guyatt-Index nur bedingt auf Overviews of Reviews anwenden l&sst,
werden fur die Bewertung von Overviews of Reviews nur die relevanten Aspekte des Oxman-
Guyatt-Index berucksichtigt.

A2.1.3.5 Informationssynthese

Alle fur die Versicherteninformation relevanten Ergebnisse werden extrahiert. Die Ergebnisse
werden hinsichtlich ihrer qualitativen und quantitativen Ergebnissicherheit Gberpruift.

A2.1.4 Orientierende Recherche nach Hintergrundinformationen

Informationen, die nicht in den identifizierten systematischen Ubersichten enthalten sind, zum
Beispiel deutsche epidemiologische Daten oder Versorgungsstandards oder -daten, werden
durch eine gezielte Suche identifiziert. Die Suche und Auswahl der Informationen findet durch
1 Person statt. Die Qualitatssicherung des Ergebnisses erfolgt durch eine 2. Person. Die
Dokumentation im Bericht beschréankt sich auf die Darstellung der konkreten Ergebnisse.

A2.1.5 Nutzertestungen

Es sind 2 unterschiedliche Nutzertestungen vorgesehen. Beide Nutzertestungen haben das Ziel,
Akzeptanz, Verstandlichkeit und Vollstdndigkeit der Materialien in unterschiedlichen Phasen des
Projekts zu tberprifen, sodass konkrete Verbesserungsvorschlage abgeleitet werden kénnen.

Qualitative Nutzertestung

Vor Veroffentlichung des Vorberichts erfolgt eine qualitative Nutzertestung durch einen externen
Dienstleister. Die Kriterien fir die Fokusgruppen und die Fragen werden in Zusammenarbeit mit
dem externen Dienstleister erarbeitet. Ziel ist es, die Verstdndlichkeit und Akzeptanz der
Versicherteninformation zu erfassen. Dazu werden Fokusgruppen bzw. Einzelinterviews mit
schwangeren Frauen und werdenden Vatern durchgefuhrt. Weitere Gruppen der Nutzertestung
bestehen aus Experten und Expertinnen wie zum Beispiel Arzten und Arztinnen, Hebammen /
Entbindungshelfer und Personen, die in der Schwangerenberatung tatig sind. Auf Basis der
Ergebnisse der qualitativen Nutzertestung wird die Versicherteninformation tiberarbeitet.

Quantitative Nutzertestung

Die externe quantitative Nutzertestung (in Form eines Surveys) findet nach dem Stellung-
nahmeverfahren zum Vorbericht statt. Der Fragenkatalog und die VVorgaben fir die Stichprobe
der Nutzertestung werden im Laufe des Projekts in Zusammenarbeit mit dem Dienstleister
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entwickelt. Ziel des Surveys ist es, die Verstandlichkeit und Akzeptanz der Versicherteninfor-
mation zu erfassen. Auf Basis der Ergebnisse des Surveys wird die Versicherteninformation
Uberarbeitet.

A2.1.6 Konzept fiir eine Internetversion der Versicherteninformation

Neben der Printversion der Versicherteninformation soll ein Konzept fiir die Umsetzung der
Inhalte in einer Internetversion vorgelegt werden. Die Umsetzung dieses Konzepts ist nicht Teil
des Auftrags.
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A3 Details der Ergebnisse

A3.1 Ermittlung von Erfahrungen und Informationsbedurfnissen (qualitative
Forschung)

A3.1.1 Ergebnisse der Informationsbeschaffung: qualitative Studien
A3.1.1.1 Bibliografische Recherche nach qualitativen Studien

Abbildung 2 zeigt das Ergebnis der systematischen Literaturrecherche nach qualitativen
Studien in den bibliografischen Datenbanken und der Studienselektion gemaR den Kriterien fur
den Studieneinschluss.

Die Suchstrategien fur die Suche in bibliografischen Datenbanken finden sich in Kapitel A7.
Die letzte Suche fand am 09.01.2019 statt.

Suche in bibliografischen Datenbanken

Letzte Suche am 09.01.2019

n=1279
g Ausschluss: Duplikate
‘ 4 n =207
v
Gesamtzahl zu screenender Treffer
n =1072

Ausschluss: nichtrelevant
» (auf Titel- bzw. Abstractebene)
n =931

\ 4

Potenziell relevante Dokumente
zum Thema
n=141

Ausschluss: nichtrelevant (im
> Volltext)
n=110

Relevante Studien /
Publikationen
n=31

Abbildung 2: Ergebnis der bibliografischen Recherche und des Literaturscreenings fur
qualitative Studien
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A3.1.1.2 Weitere Suchquellen

Uber weitere Suchquellen wurden keine weiteren qualitativen Studien beziehungsweise
Dokumente identifiziert, die die fur diesen Bericht definierten Einschlusskriterien erfiillten und
nicht bereits Uber die bibliografische Recherche gefunden wurden.

A3.1.1.3 Resultierender Studienpool: qualitative Studien

Es wurden 31 qualitative Studien eingeschlossen. Eine Liste der eingeschlossenen Studien
findet sich in Kapitel A6.

A3.1.2 Ergebnisse der qualitativen Studien
A3.1.2.1 Erfahrungen mit Pranataldiagnostik in der Schwangerschaft

Manche Frauen erleben die Schwangerschaft als etwas, das auf3erhalb der eigenen Kontrolle
liegt. Prénataldiagnostische Untersuchungen werden dann als Chance gesehen, ein Gefuhl der
Kontrolle und Sicherheit in Bezug auf die Entwicklung des Kindes zu erhalten [5,6,32].

Prénataldiagnostische Untersuchungen werden von einem Teil der Frauen als Mdoglichkeit
gesehen, im Falle einer Fehlbildung des Ungeborenen entscheiden zu koénnen, die Schwan-
gerschaft fortzufiihren oder zu beenden. Manche Frauen oder Paare hoffen, dass dem Fotus bei
einer durch die Diagnostik erkannten Erkrankung geholfen werden kann — oder sie die
Maoglichkeit erhalten, sich auf ein Leben mit einem besonderen Kind einstellen zu kénnen [5].

Einige zOgern jedoch, prénataldiagnostische Untersuchungen in Anspruch zu nehmen, da sie
unsicher sind, wie sie sich bei der Diagnose einer Fehlbildung oder Erkrankung entscheiden
wirden [5]. Andere haben Bedenken, dass sie zu viele oder ungewollte Informationen tber das
Ungeborene erhalten kdnnten, beispielsweise tber Erkrankungen, die nach der Geburt oder im
spateren Leben des Kindes auftreten kdnnten und denen nicht vorgebeugt werden kann [5].

Die Informationen, die zur Verfiigung stehen, sind auf den Zugang zu den Untersuchungen auf
Trisomien sowie auf deren Risiken beschrankt und werden meist als wenig empathisch
empfunden. Manchen vermissen Erklarungen und Beschreibungen, wie sich ein solcher Test
anfihlt und welche Auswirkungen eine Trisomie 21 auf das Kind und die Familie haben kénnte
[6,8,33]. Oft wird die Beschreibung von Erfahrungen anderer Paare, die sich einem Test
unterzogen oder ein Kind mit Trisomie 21 grolRgezogen haben, gewiinscht [6,33].

Andere wunschen sich Informationen ber die Art und den Ablauf der verschiedenen
Untersuchungen, um bewusster zwischen den verschiedenen Optionen entscheiden zu kénnen
[6,34]. Zahlen zur Prénataldiagnostik werden oft als kompliziert und eher verwirrend erlebt.
Die Vermittlung altersbedingter Risikozunahmen in Bezug auf Trisomien wird von einigen als
indirekte Empfehlung flr einen Test verstanden. Sie befurchten, dies kdnnte Sorgen auslésen
[35].
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Viele beschreiben, dass sie mit einer Flut von Informationsmaterialien zur Schwangerschaft
und Geburt konfrontiert werden [33]. Es fallt ihnen schwer zu unterscheiden, welche In-
formationen fur anstehende Entscheidungen, auch tber prénataldiagnostische Untersuchungen,
relevant sind. Zudem fehlt ihnen eine Orientierung, welche Informationen in welcher Phase der
Schwangerschaft bendtigt werden [6].

Vor- und Nachteile einer Entscheidungshilfe

Frauen und Paare versprechen sich von einer Entscheidungshilfe zur Inanspruchnahme
prénataldiagnostischer Untersuchungen, dass sie helfen konnte, deren Vor- und Nachteile in
Ruhe abzuwégen und eine informierte Entscheidung zu treffen — moglicherweise mit mehr Zeit,
als in einer Arztpraxis oder Klinik zur Verfugung stiinde [36].

Wichtig ist den meisten, dass die Arztin oder der Arzt die Entscheidungshilfe Gbergibt und
erklart sowie Ansprechpartner nennt, an die man sich bei noch offenen Fragen wenden kann
[37]. Zusétzlich wird gewdlinscht, dass die Entscheidungshilfe online verfuigbar ist [36].

Der Umfang der Entscheidungshilfe wird nicht stark kritisiert. Es interessiert alles, was an
Informationen Uber die Schwangerschaft und das Kind erhaltlich ist [37]. Eher werden noch
weitere Informationen erwiinscht.

Als moglicher Nachteil einer Entscheidungshilfe wird das Wissen um die Risiken und den
Nutzen des Tests genannt, das Sorgen bereiten kénnte [36,37]. Weiter wird genannt, dass das
Arztgespréch durch das Besprechen einer Entscheidungshilfe langer dauern konnte [37].

Ersttrimesterscreening (ETS)

Fur viele schwangere Frauen ist das Ersttrimesterscreening (ETS) ein Meilenstein. Es markiert
eine neue Phase in der Schwangerschaft, weil die Ergebnisse eine gewisse Sicherheit
suggerieren. Obwohl die WahImdglichkeit bei der Inanspruchnahme des ETS geschétzt wird,
wird es von den meisten wahrgenommen, ohne die Nutzung grof? zu hinterfragen [32].

Das ETS wird als Mdglichkeit verstanden, das Kind zu ,,sehen® und sich die Schwangerschaft
sowie die Gesundheit des Kindes bestétigen zu lassen [5,32]. Es werden Informationen tber
das Geschlecht gewunscht und eine Zusicherung, dass alles normal verlduft [5]. Frauen und
Paare warten oft das ETS ab, bevor sie anderen von der Schwangerschaft erzéhlen [32].

Es ist bekannt, dass beim ETS ein erhohtes Risiko fiir eine Trisomie festgestellt werden kann
[32]. Sehr viele sind sich unsicher, welche Konsequenzen ein solches Ergebnis fir sie nach sich
ziehen wiirde [32,33,35]. Vielen bereitet das Risiko groRe Sorgen, das Ungeborene nach einem
auffalligen ETS-Ergebnis durch einen moglicherweise empfohlenen invasiven Test zu
verlieren, und manche lehnen daher weiterfiihrende Tests ab [35].

Sollte eine Trisomie festgestellt werden, ware fiur viele die Entscheidung Uber die Weiter-
fiihrung oder einen Abbruch der Schwangerschaft sehr schwierig [16]. Nur wenige sind sich im
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Vorfeld sehr sicher, wie sie sich bei einer solchen Diagnose entscheiden wirden [32,35]. Die
Entscheidung fir eine solche Untersuchung wird als privat angesehen.

Einige Paare mochten die Entscheidung gemeinsam tragen und die Untersuchung zusammen
wahrnehmen [33,37]. Falls die Partner unterschiedliche Meinungen haben, Uberlassen viele
Méanner die Entscheidung ihrer Partnerin: Dann trifft die Frau die finale Entscheidung [13,38].

Tabelle 5 fasst die Grunde fir und gegen die Inanspruchnahme einer Untersuchung auf
Trisomie 21 im Rahmen des ETS zusammen.

Tabelle 5: Grlinde fur und Griinde gegen die Inanspruchnahme eines ETS zur Untersuchung
auf Trisomie 21

Grunde fur eine Untersuchung auf Trisomie 21
(ETS)

Griinde gegen eine Untersuchung auf Trisomie 21
(ETS)

= Absicherung, dass das Kind gesund ist

= Bei einer Diagnose: Vorbereitung auf ein Kind mit
Trisomie

= Folgen fur die Familie abschatzen kénnen

= Zugang zu Unterstiitzungsangeboten wahrend der
Schwangerschaft

= eine Diagnose wére kein Grund fr einen
Schwangerschaftsabbruch

= kein wahrgenommenes personliches Risiko fur ein
Kind mit einer Trisomie 21

= jungeres Alter
= unauffallige Schwangerschaften in der

Vergangenheit
= Vermeiden von Sorgen und Stress
= religidse Einstellung

= Mangel an Wissen um Risiken in der
Schwangerschaft

= gezieltere Geburtsvorbereitung

= auffallige Ergebnisse bei Screeninguntersuchungen
= fortgeschrittenes Alter

= Partner wiinscht den Test

= drztliche Empfehlung

ETS: Ersttrimesterscreening

A3.1.2.2 Entscheidungsfindung: weiterfihrende Tests

Frauen und Paare begrifen es, wenn ihnen ein auffalliges ETS-Ergebnis in einem geschiitzten
Rahmen mitgeteilt wird und ihnen vor Ort etwas Zeit gegeben wird, diese Information zu
verarbeiten [39].

Frauen beschreiben, dass ein aufféalliges Testergebnis emotional stark belastet. Sie sind
Uberrascht, geschockt, traurig, angstlich und unsicher oder machen sich Sorgen, dass weitere
Testverfahren schaden kénnten. Das Warten auf die Ergebnisse wird als sehr belastend erlebt
[34].

Viele berichten, dass sie vor einem ETS eine feste Meinung dazu hatten, ob sie bei einem
aufféalligen Ergebnis die Schwangerschaft fortflihren oder abbrechen wirden [19]. Die
Schwangerschaft und die damit verbundene persénliche Entwicklung kdénnen jedoch auch
frihere Einstellungen zur Prénataldiagnostik andern [5].

Einige Frauen sind nach der Ultraschalluntersuchung mit den vermittelten Informationen tiber
eine mogliche Fehlbildung nicht zufrieden. Es besteht groBer Bedarf an weiterfihrenden
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mundlichen und schriftlichen Informationen. Die Frauen mochten Fehlbildungen und dessen
Folgen fir die Zukunft des Kindes und fur das Familienleben besser verstehen [40]. Das
Wissen, dass eine Trisomie 21 unterschiedlich schwer ausgepragt sein kann, erschwert die
Entscheidung fir oder gegen ein Screening [16].

Widerspriichliche Informationen von verschiedenen Arztinnen und Arzten verwirren und
verunsichern [40]. Frauen erleben die Entscheidung bezuglich eines NIPT versus invasiver
Diagnostik als sehr persoénlich und besprechen es auBer mit dem Partner nur selten mit anderen
Personen im sozialen Umfeld. Eine Herausforderung stellt das Abwagen der verschiedenen
Faktoren dar [19]. Zudem berichten einige Frauen, dass ihnen Zeit fur Reflexion und Gesprache
wichtig ist [40].

Ausschlaggebende Griinde fiir oder gegen weitere Testverfahren sind aulRerdem die Sicherheit,
das Risiko flr Fehlgeburten und Komplikationen aufgrund des Tests, die Genauigkeit der
empfohlenen Testverfahren, das Wohlbefinden wahrend des Tests sowie, wie schnell die
Testergebnisse vorliegen [19,34].

A3.1.2.3 Einstellung zum und Erfahrungen mit dem NIPT

Viele Schwangere begriiien die Moglichkeit einer Untersuchung auf Trisomie durch den NIPT.
Dabei ist es vielen wichtig, dass sie frei wéhlen kénnen, ob sie den Test in Anspruch nehmen
[7-9,11].

Am NIPT schétzen Schwangere das einfache Verfahren ber eine Blutentnahme, an die sie
bereits gewohnt sind. Ausschlaggebend fir die Entscheidung fur einen NIPT sind die
Genauigkeit des Tests sowie das nicht invasive Verfahren ohne Fehlgeburtsrisiko [8,10,11,13-
17,41]. Der Test verursacht zudem weniger Schmerzen als invasive Verfahren [19]. Der
Wunsch nach einem Test ohne Fehlgeburtsrisiko ist besonders bei Frauen stark, die einen
Schwangerschaftsabbruch ablehnen [10].

Die Wartezeit auf das Ergebnis eines NIPT wird als sehr belastend erlebt [10,19], ebenso
fehlerhafte oder nicht eindeutige Ergebnisse, die eine erneute Blutentnahme erfordern [10].

Frauen duBern eine groRe Praferenz fur einen NIPT frih in der Schwangerschaft, damit die
Entscheidung fir oder gegen einen anschlieBenden invasiven Test und ggf. eine Beendigung
der Schwangerschaft friih getroffen werden kann — méglichst, bevor sie das soziale Umfeld
uber die Schwangerschaft informiert haben. Bei einer Fortsetzung der Schwangerschaft ziehen
sie es vor, sich und spéater auch ihr soziales Umfeld auf die Geburt eines Kindes mit Trisomie
vorzubereiten [10,11,13-15,17,18].

Tabelle 6 fasst die zuvor beschriebenen Grunde fur und gegen die Inanspruchnahme eines NIPT
zusammen.
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Tabelle 6: Grinde fir und Grunde gegen die Inanspruchnahme eines NIPT

Grunde fur die Inanspruchnahme eines NIPT

Grinde gegen die Inanspruchnahme eines NIPT

= Sicherheit (kein Risiko fiir Fehlgeburt)
= einfache Durchfiihrung

= Schwangerschaftsabbruch kommt nicht infrage
= Vermeiden von emotionaler Belastung durch

Wartezeit auf die Ergebnisse
= Ablehnung weiterfiihrender Tests

= Sorge vor Beeinflussung der Mutter-Kind-
Beziehung

= Testergebnisse nicht genau genug

= Mdglichkeit von nicht verwertbaren
Testergebnissen

= Genauigkeit der Ergebnisse

= Unterstiitzung der Entscheidung fiir oder gegen
invasiven Test / Abbruch der Schwangerschaft

= Beruhigung (Ausschluss von Trisomie)

= Vorbereitung auf die Geburt eines Kindes mit
Trisomie und das Leben mit einem besonderen
Kind

= weitere Informationsquelle tber das Kind

NIPT: nicht invasiver Pranataltest

Einige Frauen &uRern Bedenken beziglich der Einfiihrung des NIPT in die Versorgung. Sie
sorgen sich, dass eine Kostenlibernahme durch das Versicherungssystem als implizite
Empfehlung flr den Test verstanden werden kénnte [13]. Aufgrund der einfachen Durch-
fihrbarkeit konnten viele Frauen und Paare schnell und untberlegt den Test in Anspruch
nehmen [17]. AulRerdem koénnten Schwangerschaften abgebrochen werden, ohne ausreichend
Uber diese Entscheidung und (ber Alternativen nachzudenken. Eine gute Beratung zur
Inanspruchnahme des NIPT wird als sehr wichtig angesehen [11]. Einige Frauen machen sich
Sorgen um ein mogliches falsch-positives Ergebnis des NIPT und dessen Folgen [9].

Weiterhin befurchten und beschreiben einige Frauen, dass sich ein sozialer Druck aufbauen
konnte, den NIPT in Anspruch zu nehmen — und dass als Folge Menschen mit einer Trisomie
in Zukunft gesellschaftlich weniger akzeptiert werden konnten [11,13,16]. Andere Frauen
nehmen jedoch auch einen sozialen Druck wahr, den NIPT nicht in Anspruch zu nehmen [16].

A3.1.2.4 Partner schwangerer Frauen und Pranataldiagnostik

Viele Paare sehen die Entscheidung tber die Teilnahme an Untersuchungen in der Schwan-
gerschaft als gemeinsame Entscheidung an [6]. Meist sind die Partner der Meinung, dass die
angebotenen Untersuchungen in Anspruch genommen werden sollten. Sie vertrauen den Tests
und hoffen, dass die Ergebnisse beruhigen, indem sie die Gesundheit des Kindes bestétigen
oder bei Hinweisen auf Auffalligkeiten Hilfe erméglichen [38,42]. Die meisten Partner denken
aber nicht intensiv ber die Untersuchungen und deren mogliche Folgen nach [38].

Viele Manner begleiten ihre schwangere Partnerin zu Arztterminen, um sie zu unterstttzen [38].
Sie erhalten selbst jedoch oft keine Informationen, wie die Untersuchungen ablaufen, welche
Ziele damit verfolgt werden und welche Ergebnisse diese haben kénnen [38,42].

Auffallige Ergebnisse sind fiir manche vollig unerwartet [42]. Viele machen sich dann groRe
Sorgen um das Kind. Einige vermuten, dass das Kind ernsthaft erkrankt oder geschadigt ist,
wenn sie den Hinweis auf eine nétige 2. Untersuchung erhalten. Einige denken sehr schnell
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daran, welche Konsequenzen das Leben mit einem behinderten Kind haben kénnte, ohne dass
eine Diagnose feststeht [42].

Viele mochten, dass die Bedeutung eines auffalligen Ergebnisses zeitnah erklart wird. Einige
winschen sich Informationen, um sich mental auf mdgliche Schadigungen des Kindes
vorzubereiten [42]. Eine dazu im Vorfeld von Untersuchungen ausgehéandigte Broschire
wirden sie begriifien [42].

Manche Partner unterstiitzen die Inanspruchnahme des NIPT; sie sehen es als Vorteil des Tests,
genauere Informationen zu erhalten, ohne dabei Risiken fiir das Kind einzugehen [14]. Einige
machen sich aber auch Sorgen um die Konsequenzen eines moglichen aufféalligen Ergebnisses
[14].

Partner mochten in die Entscheidungsfindung rund um pranataldiagnostische Untersuchungen
eingebunden werden. Sie sehen dies als Verantwortung gegenuber ihrer Partnerin und als
Madglichkeit an, die partnerschaftliche Beziehung zu starken, um die Konsequenzen der
Entscheidung gemeinsam tragen zu kdénnen. Manchmal ist dies fiir Partner in der Rolle als
»Nichtpatient im Rahmen der Arzt-Schwangeren-Beziehung schwierig [14].

A3.1.2.5 Diagnose: Trisomie

Die Diagnose einer Trisomie ist oft zundchst ein Schock und wird von den meisten Frauen und
Paaren als unerwartete personliche Tragddie beschrieben [39,40,43-46]. Es folgen oft eine erste
Ablehnung der Diagnose, Wut und aufkommende Schuldgefuihle, die Trisomie durch eigenes
Verhalten ausgelOst zu haben. Viele berichten von widerspriichlichen Gefuhlen [39,44]. Die
Diagnose bedeutet das Ende der erwarteten gesunden und unbeschwerten Schwangerschaft
[43].

Die Diagnose ist flr viele sehr schwer zu begreifen und zu verarbeiten — vor allem, wenn sie
die Bewegungen des Kindes splren. Die Diagnose wird von manchen als ,,unfair* wahr-
genommen [43].

In der ersten Zeit nach der Diagnose werden ergebnisoffene Gesprache mit Arztinnen und Arzten
Uber das weitere VVorgehen als positiv erlebt [39]. Besonders wichtig sind das unmittelbare Ange-
bot an Unterstiitzung sowie die Bereitstellung von Informationen direkt nach der Diagnose [44].

Als negativ wird erlebt, wenn

= Arztinnen und Arzte versuchen, die Schwangere bzw. die Paare zu einem Abbruch zu
bewegen,

= die Familie negativ auf die Diagnose reagiert,

= ein Mangel an Mitgefiihl zum Ausdruck gebracht wird und

= Informationen fehlen oder diese veraltet und bedngstigend sind [44].
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Viele berichten, dass die Trennung von bisherigen Vorstellungen vom Kind und der Zukunft
als Familie mit Trauer verbunden war. Viele fragen sich, welchen Einfluss eine Trisomie auf
das Familienleben haben wirde, z. B. beziiglich der langfristigen Versorgung des Kindes, der
gesellschaftlichen Stellung Behinderter und finanzieller Aspekte [7,39,44]. Sie machen sich
Sorgen um die Zukunft des Kindes und ihre eigene Zukunft. Viele fragen sich, was sie die
nachsten Jahre erwarten wirde, wenn sie die Schwangerschaft fortfiihren wiirden [39,44].

Fur viele ist nach Erhalt der Diagnose die Entscheidung, ob sie die Schwangerschaft fortfiihren
oder nicht, sofort klar. Einige beschreiben, dass sie ihre bisherige Einstellung zu diesem Thema
andern. Relevante und neutrale Informationen tiber eine mogliche Prognose und das VVorgehen
bei einem Abbruch werden fur diese Entscheidung sehr geschétzt [39].

Bei der Entscheidungsfindung fiir oder gegen eine Weiterfiihrung der Schwangerschaft werden
die in Abbildung 3 dargestellten Einflussfaktoren genannt [7,39,40,44].

Informationen iiber
Vermutete die Erkrankung /
Schwere der Fehibildung Einstellung
Eehinderung des Zu einem
Kindes | Prognose des Schwangerschafts-
Krankheitsverlaufs abbruch

Einstellung /
Vermuteter Einfluss eingeschétzte
einer Trisomie auf das Fahigkeit zu einem
Familienleben Leben mit einem
behinderten Kind

Vermutete soziale . .
Sicherheit der

Akzeptanz der
Diagnose

Entscheidung Gesellschaftliche
Akzeptanz / Stellung
von Menschen mit
Trisomie

Abbildung 3: Einflussfaktoren auf die Entscheidung flr oder gegen die Weiterfiihrung der
Schwangerschaft bei der Diagnose Trisomie [39,40]

Die Diagnose zieht fur viele Frauen eine unter Zeitdruck zu treffende Entscheidung nach sich.
Der Bedarf an Informationen ist gro3, besonders an genauen Informationen tber das Kind, wie
zum Beispiel die Prognose. Die Entscheidungsfindung belastet viele Frauen sehr stark. Zudem
fallt es manchen Frauen im Alltag schwer, anderen Schwangeren und gesunden Kindern zu
begegnen [43].
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Den Frauen ist es sehr wichtig, dass die Diagnose absolut sicher ist, bevor sie eine Entscheidung
uber einen Abbruch oder die Fortfiihrung der Schwangerschaft treffen [40].

A3.1.2.6 Entscheidung zum Abbruch der Schwangerschaft

Sich fir einen Schwangerschaftsabbruch zu entscheiden bedeutet, sich vom Kind und von der
Schwangerschaft zu verabschieden [46]. Nachdem die Entscheidung fir einen Abbruch
gefallen ist, wird es als sehr schwierig empfunden, die Bewegungen des Kindes und die
physische Veranderung des Korpers zu spiren, die mit der Schwangerschaft einhergeht [46].

Auch Ultraschalluntersuchungen sind fir viele Frauen nach der Entscheidung flr einen
Abbruch sehr schwierig [46]. Einige vermeiden es bis zum Abbruch, ihren schwangeren Kérper
zu betrachten, oder beenden das an die Schwangerschaft angepasste Essverhalten [46]. Viele
sind emotional sehr empfindsam, besonders in bestimmten Umgebungen wie Arztpraxen und
Kliniken. Sie erleben es als unangenehm, wenn sie in Kliniken neben Frauen behandelt werden,
die mit einem gesunden Kind schwanger sind [46]. Viele erleben jedoch die professionelle
Betreuung wéhrend des Abbruchs als teilnahmsvoll [45].

Die Einnahme von Medikamenten zum Einleiten des Abbruchs wird von den Frauen als ,,point
of no return* und als eine emotional sehr belastende Situation beschrieben, in welcher sie den
Fotus bewusst toten [46]. Sie berichten von emotionalen und physischen Schmerzen wéhrend
des Abbruchs. Darauf fiihlten sich viele nicht vorbereitet und bemangeln, dass entsprechende
Informationen im Vorfeld fehlten [45]. Sie winschen sich umfassende Informationen, zum
Beispiel dartiber, was direkt nach dem Abbruch passiert [40]. Viele Frauen stehen dann u. a.
vor der Entscheidung, den Fotus sehen zu wollen oder dies abzulehnen [45].

Viele Frauen akzeptieren mit der Zeit ihre Entscheidung fiir einen Abbruch der Schwan-
gerschaft. Manche trauern jedoch noch Jahre nach dem Abbruch. Einige sehnen sich nach
einem Kind und sorgen sich, dass diese Situation in einer nachsten Schwangerschaft erneut
auftreten konnte [45].

A3.1.2.6.1 Entscheidung zur Fortfihrung der Schwangerschaft

Viele Frauen und Paare haben aber auch positive Erfahrungen mit Informationen tber Trisomie
21, mit dem Austausch in Selbsthilfegruppen fir Eltern mit Kindern mit Trisomie und bei
Gespréachen mit medizinischen Spezialisten sowie der Unterstiitzung durch Familie und
Freunde gemacht [44]. Besonders wichtig ist vielen der Austausch mit anderen Eltern von
Kindern mit Trisomie 21. Als hilfreich werden auch Aufmerksamkeit und Empathie im sozialen
Umfeld beschrieben [44].

Die Bewaltigung des Alltags und das Versorgen élterer Kinder sind fur viele nach der Diagnose
und mit fortschreitender Schwangerschaft eine grofle Herausforderung [43]. Einige nehmen
eher Abstand und meiden den Kontakt mit dem sozialen Umfeld, da sie nicht an die Diagnose
erinnert werden mdchten [43]. Andere schatzen sehr, dass sie ihre Gedanken und Gefiihle mit
der Familie und Freunden teilen kdnnen [43].
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Nach einer gewissen Zeit beschreiben einige Frauen, dass sie die Diagnose allméhlich
akzeptieren und ihr Leben langsam umstellen, um sich auf die Geburt vorzubereiten. Sie
bereiten sich mental und praktisch auf das Leben mit einem behinderten Kind vor. Viele
beschreiben, dass sie eine besondere und sehr enge Bindung zum ungeborenen Kind
entwickeln. Die Frauen sorgen sich jedoch, ob die Schwangerschaft weiterhin gut verlauft.
Auch deshalb wird das Warten auf weitere (Kontroll-)Untersuchungen als schwierig erlebt [43].

Manche machen sich Sorgen, ob die Geburt normal verlauft und die erste Zeit danach. Sie
fragen sich, ob das Kind nach der Geburt von ihnen getrennt wird, Operationen erforderlich
sind und wie hoch die Chance ist, dass es uberlebt. Auch praktische Fragen stellen sich, zum
Beispiel wie Geschwisterkinder vor oder wéahrend der Geburt versorgt werden konnen [43]. Die
Frauen haben ein besonderes Bedirfnis, die Zukunft zu planen und vorzubereiten, und
benotigen daftr entsprechende Informationen [43].

Eltern von Kindern mit Trisomie 21 berichten, dass sich ihre Geflihle mit der Zeit gewandelt
haben, hin zur Akzeptanz der Diagnose. Die Mitteilung der Diagnose in der Friihschwanger-
schaft wird von vielen als positiv angesehen. Dadurch hatten sie sich schon vor der Geburt auf
das Kind vorbereiten kénnen [44].

A3.1.2.7 Einstellungen von Eltern von Kindern mit einer Trisomie 21 zum NIPT

Eltern von Kindern mit einer Trisomie 21 sehen bei einem NIPT den Vorteil, dass invasive
Tests und das damit verbundene Risiko flr Fehlgeburten vermieden werden kénnten. Weiterhin
bewerten sie positiv, dass ein NIPT zu einem friihen Zeitpunkt in der Schwangerschaft méglich
ist [12]. Bei einem auffélligen Ergebnis wére dann ein Abbruch, wenn gewiinscht, einfacher,
einerseits weil die Bindung zum Fo6tus vermutlich noch nicht so stark sei, andererseits dem
sozialen Umfeld die Schwangerschaft oft noch nicht bekannt sei. Auf der anderen Seite
befurchten die Eltern auch, dass mit der Einflhrung des NIPT weniger Kinder mit Trisomie
geboren werden koénnten. Sie glauben, dass Paare, die sich gegen die Durchfuhrung des Tests
entscheiden, stigmatisiert werden konnten, wenn sie ein Kind mit Trisomie bekommen. Einige
Studienteilnehmer &uRerten sich besorgt dariiber, dass es weniger Akzeptanz und weniger
Unterstutzung fir Kinder mit Downsyndrom geben konnte, wenn mehr Paare den NIPT
verwenden sollten [12].

Einige Vater von Kindern mit Trisomie 21 berichten von einem Zwiespalt zwischen einem
wahrgenommenen Druck, die Schwangerschaft zu beenden, und der Entscheidung, ein Kind
mit Trisomie 21 groRzuziehen. Dieser Druck setze sich aus den eigenen Vorstellungen und
Erwartungen, durch Arztinnen und Arzte, die Familie und Freunde sowie durch verfligbare
Informationen zusammen. Sie beschreiben, dass hauptsdchlich medizinisch gepréagte, eher
negative und veraltete Informationen tber Trisomie 21 verfligbar seien. Einigen wurde ein
zeitlicher Druck bei der Entscheidung fir oder gegen die Fortfihrung der Schwangerschaft
vermittelt [18]. Manche spiiren eine gesellschaftliche Haltung, dass Kinder mit einer Be-
hinderung unerwinscht sind [18].
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Die Vater beschreiben, dass sie sich denselben Fragen wie Véter anderer Kinder gegen-
ubersehen. Besondere Herausforderungen bestehen demnach durch die hdufigen gesund-
heitlichen Probleme, eine langsamere Entwicklung des Kindes, manche seiner Verhaltens-
weisen und die Sorge um seine Zukunft. Dennoch beschreiben sie positive Erfahrungen mit
ihrem Kind. Unterstlitzungsangebote helfen bei der Bewaltigung im Alltag [18].

A3.1.2.8 Diagnose Trisomie 13/ Trisomie 18

Frauen und Paare wiinschen sich nach der Diagnose einer Trisomie 13 oder Trisomie 18
Informationen Uber das Spektrum der Erkrankung und dariber, wie andere Kinder und Familien
mit der Diagnose leben. Allein die Unterstiitzung durch den Arzt oder die Arztin — unabhéngig
von der Entscheidung der Eltern — wird als hilfreich erlebt [47].

A3.1.3 Potenzielle Informationsbedurfnisse bezuglich des NIPT

Aus den Ergebnissen der eingeschlossenen qualitativen Studien konnten folgende potenziellen
Informationsbedrfnisse abgeleitet werden:

Zur Pranataldiagnostik allgemein
= Was sind die Ziele der einzelnen prénataldiagnostischen Untersuchungen?

= Wie laufen die Untersuchungen ab?
= Wann und von wem werden die Ergebnisse mitgeteilt?
= Treten bei der Untersuchung Schmerzen auf?

= Wie hoch ist die Wahrscheinlichkeit, eine Fehlbildung oder Erkrankung mit der
jeweiligen Untersuchung zu erkennen? Wie sicher sind die Ergebnisse?

= Welche Mdglichkeiten und Grenzen haben die einzelnen Untersuchungen?
= Welche Risiken sind mit den Untersuchungen verbunden?
=  Gibt es Alternativen zu den Untersuchungen?

= Was folgt, wenn ein erhohtes Risiko fir eine Fehlbildung oder Erkrankung festgestellt
wurde?

= Konnen pranataldiagnostische Untersuchungen dem Kind im Fall einer Fehlbildung oder
Erkrankung helfen?

= Was hilft mir dabei, eine Entscheidung flr / gegen einen Test zu treffen?

= Kann ich wahlen, ob ich pranataldiagnostische Untersuchungen wahrnehme, oder besteht
eine Verpflichtung?
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Entscheidungsfindung beztglich der Inanspruchnahme eines ETS

Was hilft bei der Entscheidungsfindung zur Inanspruchnahme eines ETS?

Was hilft, wenn man als Paar unterschiedlicher Meinung bezlglich eines ETS ist?
Welche Erfahrungen haben andere Paare gemacht?

Wo gibt es zuverléssige und neutrale Informationen?

Wie kann mit der Informationsflut in der Schwangerschaft umgegangen werden und wie
kénnen die Informationen priorisiert werden?

Was kann helfen, wenn die angebotenen Informationen verwirrend sind?

Wo sind gute Informationen tiber das Leben mit einem behinderten Kind zu finden?

Partner

Wo finden Partner zuverldssige Informationen tiber die Untersuchungen in der
Schwangerschaft?

Welche Konsequenzen hat ein auffalliges Untersuchungsergebnis fiir die Partnerin?

Wie kann die Partnerin unterstiitzt werden?

NIPT

Welche (zusétzlichen) Informationen sind durch einen NIPT méglich?
Was sind die Vorteile eines NIPT gegentber den invasiven Tests?
Was flr Nachteile hat der NIPT gegeniber den invasiven Tests?

Ab wann kann friihestens ein NIPT in Anspruch genommen werden?
Wie wird ein NIPT durchgefiihrt?

Wie lange dauert die Untersuchung (Blutentnahme)?

Welche Wartezeiten sind mit einem NIPT verbunden (z. B. auf einen Termin oder das
Ergebnis)?

Wie wird das Ergebnis mitgeteilt?

Wie kann mit der emotionalen Belastung wahrend der Wartezeit umgegangen werden?
Was ist der Vorteil, wenn ein NIPT invasiven Tests vorgeschaltet wird?

Wie genau ist ein NIPT im Verhaltnis zur invasiven Diagnostik?

Was muss man wissen, bevor ein NIPT in Anspruch genommen werden kann?

Was bedeuten die Ergebnisse eines NIPT?

Was passiert nach der Mitteilung des Ergebnisses?

Wie hoch ist das Risiko eines Testversagens? Was passiert dann?
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Wie lange ist die Wartezeit zwischen einem auffalligem NIPT-Ergebnis und dem Ergebnis
aus invasiver Diagnostik? Wo gibt es Unterstutzung, um diese Zeit zu bewaéltigen?

Was passiert, wenn sich die Ergebnisse des ETS und des NIPT widersprechen?

Wie lange bleibt nach einem auffélligen Ergebnis Zeit fiir eine Entscheidung Gber die
Fortfihrung oder den Abbruch der Schwangerschaft?

Was hilft, wenn gesellschaftlicher oder Druck aus dem sozialen Umfeld beziiglich der
Inanspruchnahme eines NIPT empfunden wird?

Haben Eltern oder hat ein Kind mit Trisomie Nachteile, wenn der Test abgelehnt wird und
nach der Geburt eine Trisomie festgestellt werden sollte?

Positive Testergebnisse

Was passiert bei einem positiven Testergebnis? Welche Entscheidungen stehen dann
wann an?

Wie kann mit dem emotionalen Schock und Gefiihlen von Arger, Verzweiflung und
Schuld umgegangen werden?

Bin ich als schwangere Frau schuld an einem auffélligen Testergebnis?

Wie viel Zeit bleibt fur eine Entscheidung fur oder gegen die Fortfiihrung der
Schwangerschaft nach einem auffélligen Testergebnis?

Was passiert, wenn die Schwangerschaft fortgefuhrt wird?

Was passiert, wenn die Schwangerschaft abgebrochen wird?

Entscheidung fur die Fortfihrung der Schwangerschaft

Welche Konsequenzen wiirde ein Leben mit einem behinderten Kind haben?
Was bedeutet ein Kind mit Trisomie fur die Familie?

Welche Bedeutung hat die Diagnose fiir das Leben des Kindes direkt nach der Geburt und
langfristig?

Wie kann ich mich auf ein Leben mit einem Kind mit Trisomie vorbereiten?
Welche praktische Hilfe gibt es?

Welche Erfahrungen machen Paare mit der Betreuung eines behinderten Kindes?
Wie wird sich der Zustand des Kindes wahrend der Schwangerschaft verandern?
Welche Untersuchungen stehen bis zur Geburt an?

Wie wird die Geburt ablaufen?

Wie kdnnen sich Schwangere und Partner auf die Geburt vorbereiten? Gibt es zum
Beispiel spezielle Geburtskliniken?

Was passiert mit dem Kind nach der Geburt?
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= Wo wird Unterstlitzung geboten?

=  Wie kénnen Freunde und Familie unterstiitzen?

Entscheidung fur den Abbruch der Schwangerschaft

= Was passiert, wenn sich Schwangere und Partner gegen ein Kind mit Trisomie
entscheiden und die Schwangerschaft abbrechen méchten? Welche Schritte stehen an?

=  Wie lauft ein Schwangerschaftsabbruch ab?
= Wie stark sind die Schmerzen bei einem Abbruch?

= Wie kann mit Trauer, Verlust- und Schuldgefiihlen umgegangen werden?

Wissen um die Trisomie
=  Was sind die Ursachen von Trisomien?

= Welche Risikofaktoren gibt es?

=  Wie verédndert sich das Risiko fiir Trisomien mit zunehmendem Alter der Eltern?
= Welche Beschwerden kdnnen bei Trisomien bestehen?

= Wie duBert sich eine Trisomie?

=  Wie verlaufen Trisomien und wie ist die Prognose?

=  Wie gut sind Menschen mit Trisomien in die Gesellschaft integriert? Welche
Maoglichkeiten der Unterstiitzung gibt es?

= Welche Erfahrungen haben andere Eltern mit der Entscheidung flr oder gegen die
Fortfiihrung der Schwangerschaft bei einer Trisomie gemacht?

= Welche Erfahrungen haben andere Eltern mit einem Kind mit einer Trisomie gemacht?

A3.2 Ermittlung und Bewertung der Evidenz
A3.2.1 Bibliografische Datenbanken

Es wurde keine Informationsbeschaffung bezliglich systematischer Ubersichten durchgefiihrt.
Entsprechend erfolgten keine Informationsbewertung und -synthese systematischer Uber-
sichten (siehe Abschnitt A1.2). Fur die Ableitung von Aussagen zur Zuverlassigkeit des NIPT
(darunter Sensitivitat, Spezifitat, falsch-positive und falsch-negative Testergebnisse) wurden
die Ergebnisse des Abschlussberichts S16-06 des IQWIiG herangezogen [3].

A3.2.2 Weitere Quellen

Informationen, die nicht dem Abschlussbericht entnommen werden konnten (zum Beispiel zur
Epidemiologie), wurden durch orientierende Recherchen identifiziert.
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A3.2.2.1 Autorenanfragen

Fur die vorliegende Bewertung wurde 1 Autorenanfrage versendet (Tabelle 7). Die Infor-
mationen aus der eingegangenen Antwort sind in die Bewertung eingeflossen.

Tabelle 7: Ubersicht iiber Autorenanfragen

Studie Inhalt der Anfrage Antwort eingegangen Inhalt der Antwort
ja/nein
Loane 2013 [23] | Daten (ber die altersspezifische ja Die angeforderten Daten
Pravalenz bei den Geburtenraten wurden zur Verfligung
fur Trisomie 21, 18 und 13 gestellt.

A3.3 Fehlgeburtsrate durch Amniozentese bzw. Chorionzottenbiopsie

In einigen Stellungnahmen wurde darauf hingewiesen, dass die Angabe zur Fehlgeburtsrate
durch eine Amniozentese in den Materialien nicht aktuell sei. Deshalb wurde eine orientierende
Recherche nach aktuellen systematischen Ubersichten zur Amniozentese in den Datenbanken
MEDLINE (Ovid) und der HTA database durchgefiihrt. Die Suchstrategie findet sich in Kapitel
A7. Die Recherche vom Juli 2020 fiihrte zu insgesamt 32 Treffern. Nach dem Screening von
Titeln und Abstracts sowie der Qualitatsbewertung nach Oxman und Guyatt wurden 3
systematische Ubersichten eingeschlossen [27-29] (siehe Tabelle 8). In den eingeschlossenen
3 systematischen Ubersichten wurde ebenso das Risiko einer Fehlgeburt durch
Chorionzottenbiopsie berichtet. Diese Daten wurden zusétzlich extrahiert, weil die Bedeutung
der Chorionzottenbiopsie im Rahmen der Anhoérung betont wurde. Es fand keine explizite
Suche nach systematischen Ubersichten zur Chorionzottenbiopsie statt.

Tabelle 8: Risiko einer Fehlgeburt durch Amniozentese oder Chorionzottenbiopsie

Systematische Ubersicht | Risiko Fehlgeburt durch Amniozentese | Risiko Fehlgeburt durch
[95 %-KI] Chorionzottenbiopsie [95 %-KI]
Akolekar 2015 [27] 0,11 % [-0,04,;0,26] 0,22 % [-0,71;1,16]
Beta 2018 [28] 0,35 % [0,07;0,63] 0,35% [-0,31;1,00]
Salomon 2019 [29] 0,30 % [0,11;0,49] 0,20% [-0,13;0,52]

KI: Konfidenzintervall

A3.4 Ergebnisse der qualitativen Nutzertestung

Im externen Gutachten zur qualitativen Nutzertestung (siehe B1l) werden konkrete
Handlungsempfehlungen fiir die Uberarbeitung der Materialien gegeben. Diese Handlungs-
empfehlungen wurden gepriift und zum Teil umgesetzt. Die Anderungen sind in Tabelle 9 und
Tabelle 10 zusammengefasst.
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Tabelle 9: Qualitative Nutzertestung: Zusammenfassung der Handlungsempfehlungen und

Umsetzung — Kurzinfo Pranataldiagnostik

Handlungsempfehlungen aus dem Gutachten zur
externen Nutzertestung

Umsetzung in der Uberarbeiteten Version

Titelblatt

= Pfeile auf dem Titelblatt nicht verstandlich

= Die Illustration wurde ersetzt.

= Beine der Figur abgeschnitten

= Die lllustration wurde ersetzt.

= Farbe des Mutterpasses

= nicht umgesetzt, da es sich um die Originalfarbe
handelt

Leserichtung der Untersuchungen

= |eserichtung der 3 Untersuchungen ist unklar

= keine Umsetzung, da es fir das ETS und den NIPT
keine festgelegte Reihenfolge gibt

Zuverlassigkeit der Untersuchungen

= fehlende Angaben zur Zuverlassigkeit der
Untersuchungen

= nicht umgesetzt, da die Kurzinfo nur einen kurzen
Uberblick tiber die verschiedenen Untersuchungen
gibt

Ersttrimesterscreening

= Korrigieren: Blutabnahme beim
Ersttrimesterscreening nicht zwingend notwendig

= nicht umgesetzt, da in der Regel Blut abgenommen
wird

Recht auf Nichtwissen

= Recht auf Nichtwissen noch deutlicher formulieren

= umgesetzt

ETS: Ersttrimesterscreening; NIPT: nicht invasiver Pranataltest
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Tabelle 10: Qualitative Nutzertestung: Zusammenfassung der Handlungsempfehlungen und

Umsetzung — Broschiire

Handlungsempfehlungen aus dem Gutachten zur
externen Nutzertestung

Umsetzung in der Uberarbeiteten Version

Titelblatt

= Verstandlichkeit des Titels, Einfligen einer
erklarenden Untertberschrift

= umgesetzt

Einleitung

= Schwerpunkte ersetzen durch ein
Inhaltsverzeichnis mit Seitenzahlen

= umgesetzt

= statt Einleitung andere Uberschrift wéhlen

= umgesetzt

NIPT

= Hinweis, dass Beratungen meist personlich
durchgefiihrt werden

= umgesetzt

= herausstellen, dass ein selektives Testergebnis
mitgeteilt werden kann

= Keine Anderung. Im Abschnitt ,,Welche
Verénderungen kann ein NIPT erkennen?* wurde
dieser Hinweis bereits gegeben.

= Hinweis, dass bei unauffalligem Befund eine
Fruchtwasseruntersuchung nicht notwendig ist

= umgesetzt

= keine Darstellung der NIPT-Testergebnisse als
naturliche Haufigkeiten

= Keine Anderung. Prozentangaben sind keine
bessere Alternative.

= Komplexitat der Darstellung der Zuverlassigkeit
des NIPT reduzieren

= Umgesetzt. Die Balkendiagramme wurden durch
eine Kreisgrafik ersetzt. Um die Komplexitét zu
reduzieren, wird im neuen Entwurf nur ein Beispiel
dargestellt.

Zeitlicher Ablauf der Untersuchungen

= Hinweis, dass es Unsicherheit bezlglich des
zeitlichen Ablaufs der Untersuchungen gibt.
Vorschlag, eine Zeitachse als Abbildung zu
ergénzen

= Umgesetzt. Es wurde eine Zeitleiste im hinteren
Teil der Broschire ergénzt.
Die Zeitleiste gibt einen Uberblick iiber die
vorgeburtlichen Untersuchungen auf Trisomien.

Ergénzende Informationen

= Ergénzende Informationen (iber das Thema
Gendefekte des Embryos oder allgemeine
Gesundheits- und Verhaltenstipps fur Schwangere

= Keine Anderung. Weitere zusétzliche
Informationen wiirden die Broschiire noch
komplexer machen. Es wurden Links erganzt, unter
welchen ausfihrlichere Informationen zu finden
sind.

= Version in weiteren Sprachen erstellen

= Bislang ist eine Ubersetzung in weitere Sprachen
nicht geplant. Der Vorschlag wird an den G-BA
weitergeleitet.

NIPT: nicht invasiver Pranataltest

A3.5 Ergebnisse der quantitativen Nutzertestung (Survey)

Aus der quantitativen Nutzertestung wurden 2 konkrete Handlungsempfehlungen fir die
Materialien abgeleitet. Die diesbeziiglichen Anderungen sind in der folgenden Tabelle 11

Zusam mengefasst.
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Tabelle 11: Quantitative Nutzertestung: Zusammenfassung der Handlungsempfehlungen und

Umsetzung

Handlungsempfehlungen aus der
externen Nutzertestung

Umsetzung in der Uberarbeiteten Version

Kurzinfo

= die Freiwilligkeit der Untersuchungen stéarker
betonen.

= nicht umgesetzt Der Hinweis wurde mehrmals in
der Kurzinfo gegeben.

Broschire

= Textkurzungen / Vereinfachungen innerhalb
einzelner Abschnitte

= umgesetzt
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A4 Kommentare

In der Anhorung wurde eine Vielzahl von Aspekten angesprochen, die im Folgenden gewirdigt
werden.

A4.1 Waurdigung der Anhdérung zum Vorbericht

Insgesamt wurden 49 Stellungnahmen zum Vorbericht frist- und formgerecht eingereicht.

Die im Rahmen der Anhorung vorgebrachten Aspekte wurden hinsichtlich valider
wissenschaftlicher Argumente fiir eine Anderung des Vorberichts sowie der Uberarbeitung der
Informationsmaterialien Uberprift. Die wesentlichen Argumente werden im Folgenden
diskutiert. Neben projektspezifischen wissenschaftlichen Aspekten wurden auch Gbergeordnete
Punkte, z. B. zu rechtlichen Vorgaben fir das Institut, angesprochen. Auf solche Punkte wird
im Rahmen dieser projektspezifischen Wirdigung der Anhdrung nicht weiter eingegangen.
Auch grundsétzliche methodische Festlegungen, welche die Prozesse des IQWiG betreffen oder
im Berichtsplan beschrieben wurden, werden nicht weiter erdrtert. Auch Anmerkungen zu
Beschlissen des G-BA zum NIPT, welche in einigen Stellungnahmen gemacht wurden, werden
in dem vorliegenden Bericht nicht gewurdigt. Alle Stellungnahmen werden dem G-BA im
Rahmen des Projekts aber zugeleitet.

Ebenso werden an dieser Stelle ethische Fragestellungen der Erstattungsentscheidung des G-
BA nicht gewdirdigt, da diese im Rahmen des G-BA-Verfahrens diskutiert wurden und den
vorliegenden Auftrag nicht betreffen.

Die Zusammenfassung aller Anderungen des Abschlussberichts gegeniiber dem Vorbericht, die
sich u. a. durch die Anhdrung zum Vorbericht ergeben haben, ist in Abschnitt A1.2 dargestellt.

A4.1.1 Anmerkungen zum Vorbericht
A4.1.1.1  Anmerkungen zum Kapitel Hintergrund
Es wurde erwahnt, dass das Hintergrundkapitel des Berichts unvollstandig sei. Es wurde

gewunscht, den gesamten Verlauf des Verfahrens inklusive Antragstellung zu erlautern.

Der ausfuihrliche Verlauf des Verfahrens ist der Internetseite des G-BA zu entnehmen. Es
erfolgte keine Anderung im Bericht.

A4.1.1.2 Berichtsmethodik

Anmerkungen zu den eingeschlossenen qualitativen Studien

Stellungnehmende merkten an, dass insbesondere Studien berucksichtigt worden waren, die die
Haltung und Erfahrungen verschiedener Personengruppen beziglich der Inanspruchnahme
der Pranataldiagnostik erhoben. Analoge Untersuchungen zum bewussten Verzicht auf
Pranataldiagnostik seien nicht genannt worden.
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Die Aussage in der Stellungnahme ist nicht korrekt. Im Rahmen des Vorberichts wurden
Studien mit Teilnehmenden eingeschlossen, die auf ein Screening verzichtet hatten [16,35,44].
Ebenso wurden Studien eingeschlossen, in denen Frauen befragt wurden, die einen NIPT
speziell ablehnten. [8,10,11,15,41]. In der Studie How 2018 [18] waren dariiber hinaus unter
anderem Vater eingeschlossen, deren Partnerin sich gegen einen NIPT entschieden hatte. Es
erfolgte keine Anderung im Bericht.

Es wurde gefragt, wie die aus sehr unterschiedlichen Settings stammenden Erfahrungen und
Einstellungen zum Thema Pranataldiagnostik in die aufgeflihrten Entscheidungsfaktoren fir
die Inanspruchnahme des NIPT integriert wurden.

Aus den Ergebnissen der eingeschlossenen qualitativen Studien wurden Einflussfaktoren fiir
eine Inanspruchnahme eines NIPT abgeleitet (vgl. Abbildung 1). Dabei erfolgte keine
Hierarchisierung der Faktoren, zum Beispiel aufgrund der H&ufigkeit der Nennung. Alle
identifizierten Einflussfaktoren wurden gleichrangig benannt. Es erfolgte keine Anderung im
Bericht.

Stellungnehmende hinterfragten, auf welcher Grundlage und mit welchen Zielen die aus den
qualitativen Studien gewonnenen Informationsbedirfnisse und ermittelten Sichtweisen und
Erfahrungen der Paare beziuglich der Pranataldiagnostik bei der Erstellung der Materialien
berticksichtigt wurden.

Die ermittelten potenziellen Informationsbedirfnisse flossen in die Schwerpunktsetzung und
inhaltliche Ausgestaltung der Materialien ein. Aufgrund der Vielzahl der identifizierten
Informationsbedirfnisse und des begrenzten Umfangs der Materialien konnten nicht alle
Aspekte berlicksichtigt werden. Die Materialien wurden in den Nutzertestungen aber als
weitestgehend vollstandig bewertet. Es erfolgte keine Anderung im Bericht.

Stellungnehmende kritisierten, dass keine qualitativen Studien aus Deutschland eingeschlossen
wurden. Die Ubertragbarkeit der nicht in Deutschland durchgefiinrten Studien wurde
angezweifelt.

Durch die systematische Recherche nach qualitativen Studien konnte keine in Deutschland
durchgefuhrte qualitative Studie identifiziert und eingeschlossen werden. Die im Bericht
eingeschlossenen Studien sind aus Sicht des Instituts fur die vorliegende Fragestellung
ausreichend Ubertragbar. Wie beschrieben, wurden nur Studien aus Landern mit dhnlichen
sozialen und kulturellen Bedingungen einbezogen. Es erfolgte keine Anderung im Bericht.

Des Weiteren wurde kritisiert, dass Studien ab dem Publikationsjahr 2012 eingeschlossen
worden wéren. Es sei fraglich, ob diese mittlerweile noch relevant seien.

Es wurde nach qualitativen Studien ab Januar 2012 (2012-2019) gesucht, da der NIPT seit
diesem Jahr in Deutschland verfiigbar ist. Deshalb kénnen auch Studien aus dem Jahr 2012
relevant fir den Bericht sein. Es erfolgte keine Anderung im Bericht.
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Des Weiteren wurden die Ergebnisse aus einzelnen qualitativen Studien kritisiert und / oder
infrage gestellt.

Im Vorbericht wurden die deskriptiv zusammengefassten Ergebnisse aus den qualitativen
Studien berichtet. Es erfolgte keine Anderung im Bericht.

Datenbasis zur Préavalenz

Es wurde argumentiert, dass das EUROCAT-Register nur etwa 3 % der Schwangerschaften
und Geburten in Deutschland abbilde und die Zahlen somit nicht reprasentativ flir Deutschland
seien.

Die Studien von EUROCAT boten die bestverfliigbare Evidenz zur Darstellung der
altersspezifischen Pravalenz von Trisomien. Bessere Datenquellen wurden in den
Stellungnahmen nicht genannt. Es erfolge keine Anderung.

Qualitative Nutzertestung

Es wurde angemerkt, dass die qualitative Befragung von nur 26 Personen keine reprasentativen
Aussagen zulasst.

Es ist grundsétzlich nicht das Ziel von qualitativer Forschung, reprasentative Aussagen zu
treffen. Ziel der qualitativen Nutzertestung war es, die Reaktionen auf die Materialien aus der
Sicht von potenzieller Leserinnen zu erfassen und einen Uberarbeitungsbedarf herzuleiten.
Nach der Anhorung erfolgte zudem eine quantitative Nutzertestung.

Es wurde zudem kritisiert, dass keine Menschen mit Behinderungen oder betroffene Familien
in die qualitative Nutzertestung involviert wurden.

Das Ziel der qualitativen Nutzertestung war es, die Verstandlichkeit und Akzeptanz der
Versicherteninformationen bei der primaren Zielgruppe zu erfassen. Dies sind schwangere
Frauen bzw. Paare, die ein Kind erwarten. Die Beteiligung von Eltern- und Behindertenverbénden
erfolgte Uber die 6ffentliche Anhdrung, die auch eine mindliche Erdrterung umfasste. Auf die
Beteiligung von Menschen mit Behinderung wird in Abschnitt A4.1.2.4 eingegangen.

Zielgruppe der Befragten

Es wurde angeregt, in der quantitativen Nutzertestung erganzend zu Paaren mit Kinderwunsch
auch Frauen bzw. Paare zu befragen, die sich in verschiedenen Stadien des mit
pranataldiagnostischen Untersuchungen verbundenen Entscheidungsprozesses befinden,
darunter insbesondere auch Frauen bzw. Paare, die Erfahrungen mit einem positiven Befund
haben.

Es wurden Teilnehmerinnen und Teilnehmer involviert, die noch kein Kind oder bereits ein
Kind haben. Alle Teilnehmerinnen und Teilnehmer hatten einen Kinderwunsch. Ebenso waren
15 % der befragten Frauen wéhrend der Befragung schwanger. Es ist deshalb anzunehmen, dass

Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) - 49 -



Abschlussbericht P17-01 Version 1.0

Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik 03.12.2020

unter den Teilnehmenden auch Frauen bzw. Paare mit den angesprochenen Erfahrungen wie
z. B. mit einem positiven Befund waren. Es erfolgte keine Anderung im Bericht.

A4.1.2 Anmerkungen zu Kurzinfo und Broschiire
A4.1.2.1 Indikationsformulierung

Es wurde kritisiert, dass die in den Materialien gewéhlte Formulierung der Indikation fiir einen
NIPT nicht dem Wortlaut der Mu-RL entsprache (G-BA Beschluss vom 19.09.2019 — Aufnahme
NIPT Mutterschaftsrichtlinien Seite 3).

Die Formulierung der Indikation wurde in Abstimmung mit dem G-BA geéndert.

A4.1.2.2 Invasivitdt von Amniozentese und Chorionzottenbiopsie

Stellungnehmende betonten, dass die Amniozentese sowie die Chorionzottenbiopsie heutzutage
weniger invasiv seien als friiher. So wurde angemerkt, dass in der Regel keine lokale Betaubung
mehr notwendig sei.

Laut der Arbeit von Geipel 2018 [48] ist die Invasivitit abhdngig vom Durchmesser der Nadel,
der Eingriffstechnik, der Lage des Fotus und der Plazenta sowie der Erfahrung der Arztin bzw.
des Arztes. Laut Geipel 2018 ist bei der Amniozentese die Invasivitdt mit optimierten
Einstichtechniken zuriickgegangen. Die Chorionzottenbiopsie ist durch eine Etablierung der
transabdominalen Einstichtechnik und der zunehmenden Erfahrung der Arztinnen und Arzte
vermutlich ebenfalls weniger invasiv [48]. Die Aussage in der Broschure wurde angepasst.

Eingriffsbedingte Fehlgeburt

Stellungnehmende argumentierten, dass die Angabe zum Fehlgeburtsrisiko durch eine
Amniozentese oder durch eine Chorionzottenbiopsie zu hoch sei. Es wurden systematische
Ubersichten [27,29], eine randomisierte kontrollierte Studie (RCT) [49], eine narrative
Ubersicht [50] und die Studie Wulff 2016 [51] eingereicht, aus denen aktuellere Daten
abgeleitet werden konnten. Wahrend der Erorterung am 24.08.2020 wurden die
Stellungnehmenden gefragt, ob Daten fiir den deutschen Versorgungskontext bekannt seien, da
keine der in den (bermittelten systematischen Ubersichten eingeschlossenen Studien in
Deutschland durchgefiihrt wurde.

Bezliglich der eingriffsbedingten Fehlgeburten wurde in den Materialien bislang die 2013
formulierten Empfehlungen der DEGUM zur Durchfihrung von Amniozentese und
Chorionzottenbiopsie herangezogen. Aufgrund der Stellungnahmen wurde im Juli 2020 vom
IQWIG eine orientierende Recherche nach systematischen Ubersichten zum Fehlgeburtsrisiko
durch Amniozentese durchgefiihrt. Im Rahmen dieser Recherche wurden 3 systematische
Ubersichten eingeschlossen und die Ergebnisse extrahiert (siehe Tabelle 8). 2 (Akolekar 2015
und Salomon 2019 [27,29])der 3 recherchierten systematischen Ubersichten wurden auch von
den Stellungnehmenden genannten. Da in der Anhdrung die zunehmende Bedeutung der
Chorionzottenbiopsie betont wurde, wurden ebenfalls die in den 3 systematischen Ubersichten
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erhobenen Daten zur Fehlgeburtsrate durch Chorionzottenbiopsie extrahiert. Daten aus dem
deutschen Versorgungskontext liegen nicht vor.

Die Angabe zum Risiko einer eingriffsbedingten Fehlgeburt wurde auf Basis der
eingeschlossenen systematischen Ubersichten geandert.

A4.1.2.3 Stellenwert von Amniozentese und Chorionzottenbiopsie

Es wurde erwahnt, dass der Stellenwert der Chorionzottenbiopsie mittlerweile hoher ist, als in
den Materialien beschrieben wird.

Im Rahmen der Anhorung wurden keine reprasentativen Daten vorgelegt, die zeigen, wie haufig
welche Eingriffe im Rahmen der Abklarung eines auffalligen NIPT-Befundes durchgefiihrt
werden. Verschiedene Quellen (z. B. [52]) sprechen jedoch dafur, dass beide Verfahren eine
vergleichbare Bedeutung haben. Das wird in den Materialien entsprechend dargestelit.

A4.1.2.4 Beteiligung von Betroffenen bei der Erstellung der Materialien

Einige Stellungnehmende sahen bei der Erstellung der Materialien Behindertenorganisationen
bzw. Betroffene nicht oder nicht ausreichend beteiligt.

Die Einbindung von Betroffenen bzw. deren Vertretern wie Eltern- und Behindertenverbanden
erfolgte Uber die Anhérung, die neben einem Stellungnahmeverfahren auch eine mindliche
Erdrterung umfasste. Die hohe Anzahl der Stellungnahmen zeigt, dass die Beteiligung
wahrgenommen wurde. Auf Basis der eingegangenen Stellungnahmen hat das Institut zudem
die Materialien an vielen Stellen Uberarbeitet, beispielsweise bei der Beschreibung von
Trisomien und deren Bedeutung flr das Familienleben.

A4.1.25 Beschreibung von Behinderung
Eine Reihe von Stellungnehmenden empfanden die Beschreibung von Behinderung an

mehreren Stellen als zu stark defizitorientiert.

Viele der kritisierten Passagen und Formulierungen wurden (Uberarbeitet. Dabei wurden
Formulierungsvorschlage der Stellungnehmenden aufgegriffen.

A4.1.2.6  Anmerkungen zu den Illustrationen

Es wurden Anmerkungen zu den verwendeten Illustrationen gemacht. Sie wurden zum Teil als
unpassend, nicht zeitgemaR und vereinzelt auch suggestiv empfunden.

Im Verlauf des Projekts hat der G-BA ein neues, standardisiertes Design seiner
Versicherteninformationen entwickelt. Nach Ricksprache wurde entschieden, das Format und
Design der Broschire sowie der Kurzinfo diesem Design der G-BA-Materialien anzupassen.
Die Designvorgaben hatten zur Folge, dass auf die lllustrationen verzichtet werden musste.
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A4.1.2.7 Weitere Anmerkungen

Es wurde darauf hingewiesen, dass das Ungeborene in den Materialien unzutreffend an vielen
Stellen als ,,Kind** bezeichnet werden wiirde. Ein Kind wére es rechtlich gesehen aber erst ab
der Geburt. Die préanataldiagnostischen Untersuchungen sind daher als solche am
Ungeborenen zu bezeichnen.

In den (berarbeiteten Materialien wurden die Bezeichnungen ,,ungeborenes Kind*“ oder
,ungeborenes* verwendet.

A4.1.2.8 Redaktionelle Hinweise

In Stellungnahmen wurden verschiedene redaktionelle Vorschldge zu beiden Materialien
gemacht, die nicht im Einzelnen gewdrdigt werden. Einige der VVorschlage wurden umgesetzt.
Dazu sei auf die finalen Versionen verwiesen.

Im Vorbericht waren zu Kurzinfo und Broschiire neben den ,Versionen Vorbericht* auch
jeweils die Versionen zur qualitativen Nutzertestung dokumentiert. Hier hat es bei einigen
Stellungnehmenden  Verwechslungen gegeben. Um solchen Verwechslungen besser
vorzubeugen, wurden die Versionen in diesem Bericht in einem Abschnitt genauer beschrieben
und die finale Version klarer abgegrenzt.

A4.1.3 Anmerkungen zur Kurzinfo Pranataldiagnostik
A4.1.3.1 Ersttrimesterscreening

Es wurde erwahnt, dass das ETS nicht nur auf die Erkennung von Trisomien ziele, sondern
auch eine umfangreiche friihe Organdiagnostik umfasse. Dies werde in den Materialien nicht
ausreichend deutlich.

In der Kurzinfo ist beschrieben, dass im ETS neben den Trisomien auch nach anderen
Auffalligkeiten wie Herzfehler oder Spina bifida gesucht werden kann. Der Abschnitt zum ETS
wurde etwas umformuliert, sodass deutlicher wird, dass das ETS primar der Erkennung von
Trisomien dient, es aber auch zur Suche anderen Auffalligkeiten oder Fehlbildungen eingesetzt
werden kann, wie in der Publikation von Kozlowski 2019 beschrieben [53].

Dariber hinaus wurde angemerkt, dass einzelne Krankenkassen das ETS als Satzungsleistung
erstatten wirden.

Es wurde der Hinweis ergénzt, dass ETS in der Regel nicht von den gesetzlichen
Krankenkassen bezahlt wird.

A4.1.3.2 Weitere Anmerkungen

Es wurde angemerkt, dass die Darstellung der Erstattungsfahigkeit von weiterfiihrenden
Untersuchungen wie die der Fruchtwasseruntersuchung in der Kurzinfo missverstandlich sei.
Es wirde nicht deutlich, dass diese auch bei anderen Konstellationen erstattet wiirden, wie
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z. B. bei einem mutterlichen Alter ab 35 Jahren bei der Geburt oder bei einem familiar
erhohtem Risiko flr eine genetisch bestatigte Erkrankung.

Die Kurzinfo wurde umstrukturiert, sodass deutlicher zwischen Standarduntersuchungen,
zusatzlichen Untersuchungen (die in bestimmten Fallen von den gesetzlichen Krankenkassen
bezahlt werden) und 1Ge-Leistungen unterschieden wird.

Es wurde vorgeschlagen, auch in der Kurzinfo auf Links von Down-Syndrom-Verbanden zu
verweisen.

Im Gegensatz zur Broschire liegt der Fokus der Kurzinfo nicht auf Trisomien, sondern
beschreibt vorgeburtliche Untersuchungen allgemein. Er erfolgte keine Anderung in der
Kurzinfo.

A4.1.4 Anmerkungen zur Broschire Bluttest auf Trisomien
A4.1.4.1 Zeitpunkt der Testdurchflihrung

Es wurde kritisiert, dass die Angaben der Zeitpunkte zur Testdurchfuhrung der verschiedenen
Untersuchungen nicht durchgehend korrekt wiedergegeben seien.

Die genannten Zeitpunkte wurden geprift und in der Broschiire angepasst.

Dariber hinaus wurde darauf hingewiesen, dass die Testergebnisse des NIPT Ublicherweise
innerhalb von 7 Tagen der Praxis vorlagen und nicht innerhalb von 14 Tagen.

Die Angabe wurde geprift und in der Broschiire angepasst.

A4.1.4.2 Zuverlassigkeit des NIPT

Darstellung der Zuverlassigkeit

Es wurde vorgeschlagen, die Darstellung der Zuverlassigkeit des NIPT noch starker anhand
der Ausgangswahrscheinlichkeit fur eine Trisomie zu differenzieren.

In der Broschire wird die Zuverlassigkeit des NIPT beispielhaft fur eine Gruppe mit einer eher
niedrigen Prdavalenz veranschaulicht. Dies hat primar zum Ziel, die Bedeutung von falsch-
positiven Befunden zu verdeutlichen und die Relevanz der Abklarungsdiagnostik zu betonen.
Eine Differenzierung nach verschiedenen Wahrscheinlichkeiten wirde die Komplexitat der
Broschiure erhohen, ohne dass die Leserinnen und Leser eine konkrete
Wahrscheinlichkeitsangabe fir ihre personliche Situation bekdamen. In der Version vor der
qualitativen Nutzertestung der Broschire wurde die Zuverlassigkeit des NIPT fir eine hohe
und eine niedrige Pravalenz dargestellt. Die qualitative Nutzertestung ergab allerdings, dass die
Darstellung zweier Beispiele als zu komplex empfunden wurde. Deshalb wurde die Darstellung
eines Beispiel-Szenarios beibehalten.
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Einfluss von Testversagern

In Stellungnahmen wurde erwéhnt, dass ein méglicher Einfluss von nicht auswertbaren NIP-
Tests bei der Darstellung der diagnostischen Genauigkeit unbertcksichtigt bliebe.

Die Problematik der Testversager wird in der Broschiire thematisiert. Die Anzahl méglicher
Testversager wird angegeben und auch die Konsequenzen eines nicht auswertbaren Tests sind
beschrieben (entweder Wiederholung des Tests oder invasive Untersuchung). Im Abschnitt zur
Zuverlassigkeit des NIPT wird erldutert, dass sich die dargestellten Ergebnisse in der Grafik
nur auf auswertbare Ergebnisse beziehen.

Es ergab sich somit keine Anderung in der Broschiire.

Testgute bei Trisomie 13 und 18

Des Weiteren wurde angemerkt, dass die Testgtite des NIPT flr die Trisomie 21 deutlich besser
sei als die fur die Trisomien 13 und 18. Das wirde in den Materialien nicht deutlich.

In der Broschiire wurde erganzt, dass die Testglite des NIPT bei den Trisomien 13 und 18
geringer ist als bei der Trisomie 21.

A4.1.4.3 Erganzende Informationen fiir die Broschire

Psychosoziale Beratung

Es wurde bemangelt, dass die Rolle der psychosozialen Beratung nicht ausreichend
hervorgehoben wird.

Es wurde eine Seite erganzt, auf der die Rolle der arztlichen sowie der psychosozialen Beratung
beschrieben wird. Dort werden die darztlichen Beratungspflichten nach dem
Gendiagnostikgesetz beschrieben und auch betont, dass die psychosoziale Beratung sowohl vor
einer Untersuchung als auch nach einer Untersuchung mit resultierendem auffélligem Befund
eine wichtige Rolle spielen kann.

Palliative Geburt

Es wurde darauf hingewiesen, dass in der Broschiire nicht alle Handlungsméglichkeiten bei
einem auffalligen Testergebnis aufgefiihrt sind. Dies betréfe insbesondere die Trisomien 13 und
18. Als Alternative zur Entscheidung flir einen Schwangerschaftsabbruch sollte die Moglichkeit
einer palliativen Geburt erganzt werden.

Im Abschnitt ,,Was, wenn ein Befund aufféllig ist?** wurde die Mdoglichkeit der palliativen
Geburt bei einer Trisomie 13 und 18 erganzt.

Nennung weiterer Beratungs- und Unterstiitzungsangebote

Es wurde der Verweis auf weitere Seiten von Behindertenverbdnden und Elterninitiativen
angeregt.
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Die Broschiire kann aus Platzgrinden nur auf einen Teil mdglicher Angebote verweisen. Sie
verweist bereits auf das Deutsche Down-Syndrom InfoCenter und den Arbeitskreis Down-
Syndrom Deutschland e. V. Erganzend wurde ein Verweis auf den Verein LEONA
(Familienselbsthilfe bei seltenen Chromosomenverdnderungen e. V.) aufgenommen, der u. a.
Informationen zu den Trisomien 13 und 18 bereitstellt.

Vereinzelt wurde die Erganzung weiterer Informationen zum Leben mit einer Trisomie
vorgeschlagen, wie Hinweise auf Pflegegeld oder andere Unterstltzungsleistungen.

In der Broschiire wird auf verschiedene Anbieter von Unterstlitzungsangeboten hingewiesen.
Vertiefende Informationen bieten die Links im Abschnitt ,Weitere Informationen®.
Ausfihrlichere Informationen zum Leben mit einer Behinderung gehen tber den Fokus der
Broschiire hinaus und missen auch aus Platzgriinden entfallen.

Angabe von Quellen unter ,,Weitere Informationen*

Es wurde vorgeschlagen, die zugrunde liegenden Quellen der Informationen zu nennen.
Dariber hinaus wurde empfohlen, Informationen zum IQWiG zu erganzen.

Die zugrunde liegenden Quellen finden sich im Abschlussbericht, auf den in der Broschire
verwiesen wird. Zudem ist in Zukunft der G-BA Herausgeber der Broschure, dem damit auch
die Gestaltung des Impressums obliegt. Es erfolgte keine Anderung.

Rechtliche Aspekte

Es wurde vorgeschlagen, weitere rechtliche Aspekte zum Thema Préanataldiagnostik zu
erganzen (z. B. zu den gesetzlichen Regelungen des Embryonenschutzgesetzes).

Das Gendiagnostik- sowie das Schwangerschaftskonfliktgesetz werden in der Broschire
erwéhnt. Die Erwahnung bzw. Erlduterung weiterer Gesetze ware im Rahmen der Broschiire
zu weitgehend. Es ergab sich keine Anderung in den Materialien.

A4.1.4.4  Anmerkungen zum Uberblick ,,Vorgeburtliche Untersuchungen auf
Trisomien* (Zeitleiste)

Es wurde die Funktion der Zeitleiste infrage gestellt, die sich am Ende der Broschiire befindet.
Es wurde die Beflirchtung gedufRert, dass sie als Empfehlung zur Inanspruchnahme von
Untersuchungen auf Trisomien wahrgenommen werden konnte.

Die Zeitleiste wurde aufgrund von Anregungen aus der qualitativen Nutzertestung entwickelt.
Sie sollte Leserinnen und Lesern einen orientierenden Uberblick tber die verschiedenen
Untersuchungen auf Trisomien geben. Um die Hinweise aus den Stellungnahmen zu
adressieren, wurde die Zeitleiste stark Uberarbeitet. Sie gibt nun einen breiten Uberblick Gber
vorgeburtliche Untersuchungen und hat somit nicht mehr den Fokus auf Trisomien. Zudem
wird die Freiwilligkeit der Untersuchungen betont. Der Eindruck einer Empfehlung wird damit
soweit wie moglich abgeschwécht.
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A4.1.45 Anmerkungen zu den Grafiken

Piktogramm ,,10.000 Frauen®)

Es wurde angeregt, im Piktogramm ,,10.000 Frauengrafik* auch die Trisomien 13 und 18
darzustellen.

Die Grafik soll beispielhaft die GroRenordnung der Pravalenz von Trisomien veranschaulichen.
Zur differenzierten Darstellung der Pravalenzen dient die nachfolgende Tabelle. Es erfolgte
keine Anderung.

Darlber hinaus wurde argumentiert, dass das Piktogramm nicht geeignet sei, um die
Wahrscheinlichkeit fur eine Trisomie zu veranschaulichen.

Piktogramme dieser Art kodnnen die realistische Wahrnehmung von Unterschieden und
Wahrscheinlichkeiten unterstiitzen. Die qualitative Nutzertestung hat ergeben, dass die visuelle
Darstellung der Haufigkeit durch die Punktewolke als positiv bewertet wurde (siehe B1). Dieses
Ergebnis wurde in der quantitativen Nutzertestung bestétigt (siehe B2). Es erfolgte keine
Anderung.

A4.1.4.6 Schwangerschaftsabbruch

Es wurde vorgeschlagen, ausfuhrlicher auf das Thema Schwangerschaftsabbruch einzugehen.

An verschiedenen Stellen in den Materialien ist erwahnt, dass sich die Frage nach einem
Schwangerschaftsabbruch stellen kann. Eine vertiefende Auseinandersetzung mit diesem
Thema liegt nicht im Fokus der Broschire, da sie vor allem dazu dient, die Entscheidung fir
oder gegen einen NIPT zu unterstltzen, und die Frage zum Umgang mit einem auffalligen
Befund nur einfihrend aufgreifen kann. Fir weitere Informationen wird auf die Seite
familienplanung.de verwiesen. Es ergab sich keine Anderung in der Broschiire.

Es wurde betont, dass die Broschiire nicht den Eindruck erwecken sollte, dass der
Schwangerschaftsabbruch die zu bevorzugende Entscheidung bei einem auffélligen Befund ist.

Die entsprechenden Passagen wurden noch einmal tberpriift und zum Teil Gberarbeitet. In der
quantitativen Nutzertestung wurden die Materialien mehrheitlich als neutral und ausgewogen
beurteilt.

A4.1.4.7 Weitere Anmerkungen

Der Titel der Broschiire wurde kritisiert. Der Entscheidungsparameter ,,ja oder nein“ wirde
die Botschaft vermitteln, dass es nur um die Entscheidung ginge, ob schwangere Frauen den
Bluttest machen sollten oder nicht. Dabei enthalte die Broschiire noch weitere Informationen.

Der Titel der Broschiire wurde geéndert.
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Es wurde der Hinweis gegeben, dass die Bezeichnungen ,,DNA des Ungeborenen* und ,,Erbgut
des Kindes* nicht korrekt seien. Analysiert wiirden DNA-Fragmente der Plazenta der Mutter.

Die Passage wurde geéndert.

Es wurde darauf hingewiesen, dass nach einer Chorionzottenbiopsie Zellen zweier
Gewebeschichten der spateren Plazenta untersucht wirden, nicht ,,kindliche Zellen**.

Die entsprechende Formulierung wurde geandert.

Es sollte in der Broschire erganzt werden, dass bei einem positiven NIPT immer eine
Amniozentese notwendig ist.

Der Hinweis, dass ein positiver Befund nur verl&asslich mit einer Amniozentese abzuklaren ist,
findet sich bereits in der Version zum Vorbericht. Er erfolgte keine Anderung.

Es wurde angemerkt, dass die dargestellte Lebenserwartung fur Personen mit Trisomie 21
veraltet sei. Sie liege bei durchschnittlich 60 Jahren [54,55].

Die Stellungnehmenden zitierten das Lehrbuch Graw 2015, Seite 614, in dem eine
durchschnittliche Lebenserwartung von 60 Jahren angegeben ist. Die Angabe wurde
entsprechend angepasst.

Es wurde als sinnvoll erachtet, alternative Formulierungen zu ,,behindert* und ,,Behinderung*
zu finden.

Der Begriff Behinderung ist im Sozialgesetzbuch verankert und wird ebenfalls auch von
Betroffenen und Verbanden verwendet. Es erfolgte daher keine Anderung in den Materialien.

Es wurde vorgeschlagen, auf die Ursachen flr die Entstehung einer Trisomie einzugehen.

Die medizinische Erklarung der Entstehung einer Trisomie wirde den Rahmen der Broschiire
sprengen. Es wurde allerdings auf Quellen in der Broschire verwiesen, um sich noch
ausfiihrlicher Gber Trisomien zu informieren. Es erfolgte keine Anderung in der Broschiire.

Stellungnehmende haben vorgeschlagen, starker zu betonen, dass der NIPT nur einen kleinen
Teil moglicher Auffalligkeiten erkennen kann.

Der Hinweis wurde umgesetzt. Es wurde stérker betont, dass der NIPT nicht erkennen kann, ob
das ungeborene Kind insgesamt gesund ist.

Es wurde angemerkt, dass in der Broschiire im Abschnitt ,,Was bedeutet das Ergebnis des
NIPT* falschlicherweise der Eindruck vermittelt werde, dass bei einem unauffélligen Ergebnis
generell keine weiteren Untersuchungen notig seien. Dabei seien andere Auffalligkeiten nicht
ausgeschlossen, die einer Abklarung bedirften.

Es wurde deutlicher gemacht, dass sich die Aussage nur auf die Diagnostik einer Trisomie
bezieht.
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» PubMed - pubmednotmedline
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S1 (MH "Prenatal Diagnosis+")

S2 TI ( (prenatal* OR antenatal*) AND (screening* OR diagnos?s* OR testing* OR detection*) ) OR
AB ( (prenatal* OR antenatal*) AND (screening* OR diagnos?s* OR testing* OR detection*) )

S3 TI ( (first* OR second*) AND trimester* AND screening*) ) OR AB ( (first* OR second*) AND
trimester* AND screening™®) )

S4 T1 amniocentes?s* OR AB amniocentes?s*

S5 TI ( chorion* AND (villus* OR villi*) AND sampling* ) OR AB ( chorion* AND (villus* OR
villi*) AND sampling* )

S6 S10OR S2 OR S30OR S40R S5

S7 (MH "Audiorecording")

S8 (MH "Qualitative Studies+")

S9 Tl interview OR AB interview

S10 TX qualitative stud*

S11 (S7 OR S8 OR S9 OR S10)

S12 (S6 AND S11)

S13 S12 AND (LA english OR LA german)
S14 S13 AND (PY 2012-2019)
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1. MEDLINE
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= Ovid MEDLINE(R) ALL 1946 to June 16, 2020
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= Systematische Ubersicht: Wong [59] — High specificity strategy
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Amniocentesis/

amniocentes?s.ti,ab.
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Cochrane database of systematic reviews.jn.

(search or MEDLINE or systematic review).tw.

meta analysis.pt.

or/4-6

7 not (exp animals/ not humans.sh.)
3and 8

9 and (english or german).lg.
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O|lo|Nloog|b|W[IN|[F|H®
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o

[EEN
[EEN

2. Health Technology Assessment Database
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1 "Amniocentesis"[mh]
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2015 oder spater
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1 Einleitung

Im vorliegenden Bericht sind die Ergebnisse der qualitativen Nutzertestung von Versicherteninformatio-
nen zur Pranataldiagnostik dokumentiert. Die Versicherteninformation hat das Ziel, Frauen und Paare
Uber die in Deutschland bestehenden Mdoglichkeiten der Pranataldiagnostik zu informieren und damit in
ihrer selbstbestimmten Entscheidung zu unterstitzen.

Die Testmaterialien umfassten eine Kurzbroschiire (Flyer) mit allgemeineren Informationen zur Pranatal-
diagnostik sowie eine langere Broschiire, die sich spezifisch mit dem Nicht Invasivem Pranataltest (NIPT)
beschéftigt. Beide Broschiren hat das Institut fiir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen
(IQWIiG) im Auftrag des Gemeinsamen Bundesausschusses (G-BA) entwickelt.

Die Ziele der Nutzertestungen waren wie folgt definiert:

= Die Verstandlichkeit der Versicherteninformation zu prifen (z. B. Bewertung von Verstandlichkeit,
Inhalt, Aufbau, Relevanz der Abschnitte, Umfang)

= Starken und Schwachen zu identifizieren und Optimierungsbedarf zu erheben

= Zu eruieren, ob die fur die Testerinnen und Tester wichtigsten Themen angesprochen werden und ob
die Versicherteninformation einen guten Uberblick iber die Méglichkeiten der Prinataldiagnostik
und den NIPT im Speziellen bietet

= Zu eruieren, ob die Versicherteninformation die Bedeutung der Ergebnisse der Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos von Genmutationen (insbesondere Trisomie 21) verstandlich darstellt

In 25 qualitativen Einzelinterviews wurden die Materialien evaluiert. Mit der Kombination aus Anwen-
dersicht und Experteninterviews wird sowohl die Sicht der zukiinftigen Empfanger der Materialien als
auch die Expertensicht berlicksichtigt.

Im Kapitel 2 ,,Management Summary“ sind die wichtigsten Kernergebnisse zusammengefasst.

QHarktforschung
opp




2 Management Summary

Beide Broschiiren zum Thema Pranataldiagnostik werden sowohl von den zukiinftigen Adressaten als
auch von den Experten groRtenteils positiv bewertet. Sie bauen gut aufeinander auf und die enthalte-
nen Informationen werden bis auf wenige Ausnahmen verstandlich prasentiert. GroRRere Kritik zum For-
mat, dem Inhalt sowie dem Design beider Broschiiren wurde (iber beide befragten Zielgruppen hinweg
nicht geduBert.

2.1 Sicht der Adressaten

Insgesamt werden beide getestete Materialien von den Adressaten positiv bewertet und beide Broschii-
ren wiirden von den befragten Personen gelesen werden. Die enthaltenen Informationen werden grof3-
tenteils verstanden. Die Aufteilung in eine Kurz- und eine Langbroschiire erscheint hilfreich, um sich ei-
nen Uberblick verschaffen zu kénnen (Flyer) und bei Bedarf relevante Inhalte speziell zum NIPT zu ver-
tiefen (Langbroschiire). Die Ausfiihrlichkeit der Langbroschiire wird jedoch von einigen Probanden als
Hemmschwelle empfunden, diese zu lesen. AulRerdem weckt die Lange der Broschiire teilweise Verunsi-
cherung, besonders in Verbindung mit der Angabe, dass es bei einem NIPT zu falsch positiven Befunden
sowie falsch negativen Ergebnissen kommen kann.

2.2 Sicht der Experten

Die grolRe Mehrheit der befragten Experten wirden beide Broschiiren an schwangere Frauen bzw. Paare
weitergeben. Sie bewerten die Broschiiren hinsichtlich des Formates als praktikabel in ihrem jeweiligen
Arbeitsalltag und hinsichtlich der prasentierten Informationen als groRtenteils vollstandig sowie ver-
standlich. Ein GroRteil der Experten bezweifelt allerdings, dass Frauen bzw. Paare die Grafik auf Seite 15
der Langbroschiire bezliglich der Zuverlassigkeit des NIPT verstehen wiirden. Vereinzelte Experten wei-
sen auf aus ihrer Sicht fehlerhaften Informationen hin (siehe: Handlungsempfehlungen).
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2.3 Handlungsempfehlungen

Anhand der Hinweise der Adressaten und Experten werden im Folgenden mogliche Verbesserungspo-
tenziale aufgefihrt.

2.3.1 Materialubergreifend

Format

Das Format der Unterlagen gefallt. Auch die Zweiteilung in (Kurz)Flyer und Broschiire mit Detailinforma-
tionen zum NIPT erscheint stimmig.

-» Das Format kann beibehalten werden. Die fertigen Broschiiren sollten jedoch auf etwas hochwertige-
rem Papier als die Testmaterialien gedruckt werden.

- Die gezeichneten Figuren werden von Wenigen als etwas ,,altbacken” empfunden. Uberwiegend ge-
fallt diese Darstellungsform jedoch, u.a. da es weniger Angste als ,,echte” Menschen schiirt und deswe-
gen beibehalten werden sollte.

Am wichtigsten ist fiir die Rezipienten die Ubergabe/Auslage in Praxen oder Beratungsstellen als Print-
version.

-> Fir Onlineaffine kénnte zusatzlich auch eine Bereitstellung als Download, z.B. im pdf-Format, sinnvoll
sein.

Titelseiten

Die Titelseiten werden eher skeptisch betrachtet. U.a. wird kritisiert, dass die Frauen auf den Titelseiten
nicht schwanger aussehen, was einem friihen Stadium der Schwangerschaft, wo Entscheidungen liber
vorgeburtliche Untersuchungen getroffen werden, aber auch angemessen ist.

-» Es kdnnten Symboliken erganzt werden, die auf eine Schwangerschaft hinweisen.

Der Hinweis, dass ein NIPT bereits ab der 9. Schwangerschaftswoche durchgefiihrt werden kann, ist
nach Einschatzung eines Gynakologen falsch, ein weiterer ist sich zumindest nicht ganz sicher.

-» Der Sachverhalt sollte geprift und ggf. korrigiert werden

Kosten der Untersuchungen

Es werden mehr Informationen zu den Kosten der einzelnen Untersuchungen (ETS, NIPT) und unter wel-
chen Umstanden genau diese von den Krankenkassen bezahlt werden, gewiinscht. Dies wird nicht nur
von den Paaren, sondern auch von den Experten gewiinscht, da dies hdaufig Thema in den Beratungen
ist.

Begrifflichkeiten
Die Verwendung der Begrifflichkeit behindert/Behinderung wird von vielen als negativ empfunden.

-> Die Materialien sollten dahingehen Gberprift und, wo es sinnvoll ist, alternative Formulierungen ge-
wahlt werden.

QHarktforschung
opp




2.3.2 Flyer
Titelblatt
Die Pfeile auf dem Titelblatt werden nicht von jedem verstanden.

- Ggf. konnte darauf verzichtet werden und stattdessen die Denkblase, die intuitiv besser verstanden
wird, prominenter gestaltet werden.

Es wird kritisiert, dass die Beine der Figur auf dem Titelblatt abgeschnitten sind.
=> Ausschnitt der Figur analog zum Titelblatt auf der Broschiire gestalten.

Mutterpass

Der Mutterpass ist in blau (=Junge) abgebildet.

-» Der Mutterpass sollte aus Griinden der Neutralitdt einmal in blau und einmal in rosa abgebildet wer-
den.

Leserichtung der Untersuchungen

Die Leserichtung der drei dargestellten Untersuchungen ist nicht ganz klar, was aber auch ggf. so gewollt
ist, da der NIPT im Anschluss an ein Ersttrimester-Screening oder ggf. aber auch unabhangig davon
durchgefiihrt werden kann.

- Um eine Leserichtung vorzugeben, kdnnen Seitenzahlen in eine FuBzeile integriert werden.

Zuverlassigkeit der Untersuchungen

Im Flyer fehlen Angaben zur Zuverlassigkeit der einzelnen Untersuchungen.

-» Priifen, ob eine entsprechende (kurze) Ergdnzung machbar und sinnvoll ist, alternativ auf den lange-
ren Flyer verweisen.

Ersttrimester-Screening

Nach Aussage eines Gynakologen muss beim Ersttrimester-Screening nicht zwingend Blut abgenommen
werden, manchmal wird auch nur ein Ultraschall durchgefiihrt.

-> Satz erganzen: ,,Es besteht meistens aus einem Ultraschall und einer Blutabnahme®.

Muss ich die Untersuchung wahrnehmen?

»Ihr Recht auf Nichtwissen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer Untersuchung zwingen sollte”:
-> Schérfer formulieren/kein Konjunktiv verwenden: ,,...zwingen darf”.

Es wird darauf hingewiesen, dass Schwangerschaftsberatungsstellen kostenlos Unterstiitzung anbieten.
Die Erstberatung wird jedoch (blicherweise beim Gyndkologen durchgefihrt.

-» Darauf hinweisen, dass auch Gyndkologen und ggf. auch Hebammen Beratung anbieten.

2.3.3 Broschiire

Titelblatt

Ohne Vorwissen — beispielsweise durch Lektiire des Flyers - kann der Rezipient bei Betrachtung des Ti-
telblatts in der Regel mit der Begrifflichkeit , Nicht invasiver Prdnataltest” nichts anfangen.
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-» Durch eine erklarende Unteriiberschrift oder eine aussagekraftige Symbolik ergdnzen.

S. 3 - Einleitung

Der Einleitung wird oft keine Beachtung geschenkt, da Einleitungen nach Aussage einiger Rezipienten
generell meist nicht gelesen werden.

Durch die nicht gefettete Formulierung gehen die nicht fett gedruckten Themenschwerpunkte, die die
Funktion eines Inhaltsverzeichnisses haben, verloren.

- statt Einleitung andere Uberschrift wahlen, z.B. ,,Warum diese Broschiire?”
-> kein fetter Text, da Einleitung sich sonst zu sehr vom Rest der Broschiire abgrenzt

-» Statt Schwerpunkte zu listen sollte ein Inhaltsverzeichnis mit Seitenzahlen integriert werden, um die
Orientierung in der Broschiire zu erleichtern. Dies ist auch deswegen zu empfehlen, weil die Broschiire
insgesamt als umfangreich eingeschatzt wurde und so gezielt einzelne Aspekte nachgeschlagen werden
kénnen. Eine gute Orientierung in der Broschire senkt mutmaRlich auch die Hemmschwelle, sich mit
dieser detaillierter zu befassen.

S.5-NIPT

,Sie werden dort personlich, schriftlich oder telefonisch beraten:“: Aufgrund der heiklen Thematik wer-
den Beratungen in den Beratungsstellen meist persénlich durchgefihrt.

- Anderungsvorschlag: ,Sie werden dort individuell beraten”
S. 6 - Trisomien
Teilweise wurde es als falsch empfunden, dass nur auf drei Trisomien eingegangen wird.

-» Im einflihrenden Text erganzen, dass es mehr als die dargestellten drei Trisomien gibt, ggf. mit Hin-
weis auf deren Seltenheit.

S. 8/9 - Haufigkeit von Trisomien

Die visuelle Darstellung der Haufigkeit durch die Punktewolke wird positiv bewertet.
-» Darstellung beibehalten, ggf. noch durch Fragezeichen ergdanzen.

,Die meisten alteren Schwangeren haben kein Kind mit einer Trisomie“: Dieser Satz wird falsch verstan-
den, da das Risiko im Vergleich zu den jingeren Gebardenden groRer ist.

= Umformulieren, beispielsweise: ,Selbst unter den dlteren Schwangeren, bei den das Risiko héher ist,
haben die Meisten kein Kind mit einer Trisomie.”

Einige Leser vermissen eine Quellenangabe zu den genannten Zahlen.
-> Quellenangabe ergdanzen um Seriositdt zu unterstreichen.

S.10 - NIPT

Wenn man sich vorstellen kann ein Kind mit Trisomie 21 auszutragen, kann man sich auch nur die Ergeb-
nisse zu den Trisomien 13 und 18 mitteilen lassen kann (S. 10). Dies wird ggf. iberlesen.

-» Prominenter herausstellen, dass auch ein selektives Testergebnis mitgeteilt werden kann.
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S. 11 - NIPT

Ein Gyndkologe weist darauf hin, dass die Aussage, dass ein unauffalliges Testergebnis des NIPT eine
Fruchtwasseruntersuchung nicht mehr nétig machen wiirde, falsch ist, da aufgrund von anderen Auffal-
ligkeiten ggf. eine solche Untersuchung nétig ist.

- Satz ergdnzen: ,,Bei einem unauffalligem Testergebnis ist dann keine Fruchtwasseruntersuchung zur
Abklérung einer méglichen Trisomie mehr notig.

S. 12 - NIPT: Testergebnisse

Die Darstellung in absoluten Zahlen auf S. 12 ff. wird von einigen kritisiert.

-» Einige wiirden Prozentangaben bevorzugen — diese wiirden mutmaRlich wiederum von anderen Le-
sern weniger gut verstanden werden.

S. 14 - NIPT: Zuverlassigkeit

Die Tatsache, dass der Test nicht 100% zuverldssig ist, kann Unsicherheiten schiiren.

-» Auf S. 14 kann expliziter darauf hingewiesen werden, dass a) es sehr Ublich ist, dass Tests und Unter-
suchungen mit einem gewissen Fehler behaftet sind, und das b) der Test sehr zuverlassig ist.

S. 15 -Zuverlassigkeit

Die Tabelle auf S. 15 ist zu kompliziert und erst nach intensiverem Lesen zu verstehen. Oft wird sie we-
gen des Komplexitatsgrads auch ganz tiberlesen.

- Weglassen oder stark vereinfachen. Fiir eine Vereinfachung kénnte etwa auf die Differenzierung nach
niedriger und hoher Wahrscheinlichkeit verzichtet werden und stattdessen eine Darstellung basierend
auf der durchschnittlichen Wahrscheinlichkeit gewahlt werden.

In Beispiel 2 (,Hohere Wahrscheinlichkeit”) fehlt das Wort ,,haben” am Ende des ersten Satzes.
-» formalen Fehler beseitigen

Zeitlicher Ablauf

Es besteht viel Unsicherheit beziiglich des zeitlichen Ablaufs. In den Képfen ist verankert, dass ein
Schwangerschaftsabbruch nur bis zur 12. Schwangerschaftswoche moglich ist. Da der NIPT It. der Bro-
schiire friihestens ab der 9. Schwangerschaftswoche durchgefiihrt werden kann und das Ersttrimester-
Screening zwischen der 10. und 14. Schwangerschaftswoche stattfindet, wird somit ein hoher Entschei-
dungsdruck suggeriert.

-» Ein Hinweis auf die Moglichkeit der medizinischen Indikation auch nach der 12. Schwangerschaftswo-
che ware flr das Verstandnis hilfreich.

Der Entscheidungsdruck wird durch den Hinweis ,,Gesetzlich vorgeschrieben sind 3 Tage Bedenkzeit zwi-
schen Testergebnis und Entscheidung” (S. 6) verstarkt.

= Hier misste korrekterweise ,,mindestens” erganzt werden.

- Zeitachse mit Abbildung integrieren, wenn welche Untersuchungen durchgefiihrt werden (kénnen).
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Zusatzliche Informationen

Teilweise werden von den Teilnehmern weitere Informationen gewtinscht, die (iber das Thema der Bro-
schire hinausgehen, wie beispielweise zu anderen moglichen Erkrankungen/Gendefekten des Embryos
oder allgemeine Gesundheits- und Verhaltenstipps fiir Schwangere.

- Da dies die Intention und Umfang des Flyers sprengen wiirden, kénnten zumindest ggf. weitere Onli-
nequellen oder Literaturhinweise fir Schwangere integriert werden. Hierflr konnte die derzeitige S. 18
(,,Welche Fragen haben Sie?) gestrichen und der Platz fiir weitere Informationen genutzt werden.

= Auch kénnte Uber eine Version in weiteren Sprachen fiir Menschen, die Deutsch nicht als Mutterspra-
che sprechen, nachgedacht werden.
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3 Studiendesign

3.1 Zielgruppe

Grundlage der Auswertung sind 25 qualitative Interviews mit unterschiedlichen Zielgruppen:

Interviews mit den Adressaten der Broschiire: Paare mit Kinderwunsch

Es wurden 10 Interviews mit Paaren gefiihrt, bei denen aktuell ein Kinderwunsch besteht oder die Part-
nerin zurzeit schwanger ist. Ausschlusskriterium war: Es durfte kein medizinischer Eingriff aufgrund ei-
nes Kinderwunschs stattgefunden haben.

Experteninterviews

Mit den folgenden in Berlin ansassigen Expertinnengruppen wurden Interviews gefihrt:

= Gynakologen/Gynakologinnen [G]

= Mitarbeiterinnen in Beratungsstellen, die Schwangerenberatung/Schwangerenkonfliktberatung
durchfiihren [B]

=  Hebammen/Entbindungshelfer [H]

Bei Beratungsstellen wurde darauf geachtet, dass die Teilnehmer heterogen sind und sich nicht nur aus
konfessionell gebundenen Stellen zusammensetzen.

Anmerkung: Die Kiirzel in eckigen Klammern finden im weiteren Bericht zur Zuordnung der wértlichen
Zitate zu den einzelnen Zielgruppen Verwendung.

Alle Teilnehmer haben eine Geheimhaltungserklarung erhalten und unterschrieben, damit die Weiter-
gabe der sehr vertraulichen Materialien verhindert wird.

3.2 Rekrutierung der Teilnehmer

Die Auswahl der in Berlin ansdssigen Paare erfolgte liber eine Quotenauswahl. Die potenziellen Teilneh-
mer/innen wurden Uber verschiedene Online- und Offline-Kanale angesprochen und nach telefonischem
Screening durch hopp Marktforschung selektiert. Die Teilnehmer wurden tberwiegend , frisch”, d. h.
ohne Erfahrung in qualitativer Forschung rekrutiert. Ein kleinerer Teil hatte bereits an anderen, aller-
dings themenfremden qualitativen Interviews teilgenommen.

Fir die Auswahl der Experten wurde im ersten Schritt eine vollstandige Adressdatenbank aller in Berlin
praktizierenden Gynakologen und Hebammen sowie aller Beratungsstellen, die Schwangerenkonfliktbe-
ratung anbieten, erstellt. AnschlieBend wurden teilnahmeinteressierte Experten zu den Experteninter-
views eingeladen. Der Erstkontakt erfolgte teilweise telefonisch und teilweise durch ein postalisches An-
schreiben.
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3.3 Soziodemografische Zusammensetzung der Teilnehmer

Tabelle 1: Zusammensetzung der Paare

Quotierungsmerkmal

Feste Partnerschaft

Auspragung

Anzahl Teilnehmer

nein 0
aufgrund Kinderwunsch ja 0
fand bereits ein medizini- ]
scher Eingriff statt nein 10
aktuell besteht Kinder- aktueller Kinderwunsch 8
wunsch oder eine Schwan-  zurzeit schwanger 2
gerschaft weder-noch 0
ja 5
bereits Kinder vorhanden
nein 5
20-24 1
25-29 3
Alter der Frau 30-34 3
35-40 2
alter als 40 1
(kein) Haupt-/(Volks-)schulab- 5
schluss
Realschulabschluss (Mittlere
hochster Bildungsabschluss  Reife) oder 4
eines der beiden Partner gleichwertiger Abschluss
Abitur, (Fach-) Hochschulreife,
Studium (Universitat, Hoch- 4

schule, Fachhochschule, Poly-
technikum)

Seite 12
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Tabelle 2: Zusammensetzung der Experten

Quotierungsmerkmal Auspragung Anzahl Interviews

Gynakologlnnen 5

Mitarbeiterlnnen in konfessio-
nell gebundenen Beratungsstel- 3
Fachrichtung len

Mitarbeiterinnen in konfessio-
nell nicht gebundenen Bera- 2
tungsstellen

Hebammen/Entbindungshelfer

Gesamt 15

3.4 Durchfiihrung

Die Interviews fanden je nach Wunsch der Teilnehmerinnen entweder am Arbeitsort, in deren Privat-
wohnung oder in den Raumlichkeiten von hopp Marktforschung statt.

Die Interviews wurden von Jonas Meixner (Psychologe M.Sc.), Tamara Keller (Soziologin M.A.) und
Yasemin Holtemayer (Brand Management M.A.) durchgefiihrt. Aller Interviewer sind Mitarbeiter von
hopp Marktforschung.

Die Durchfiihrung erfolgte im Zeitraum 11.11.2019 bis 21.11.2019.

3.5 Leitfaden

Die Entwicklung des Leitfadens (s. Anhang) erfolgte in enger Abstimmung mit dem Auftraggeber. Fir
Paare und Experten wurde ein leicht unterschiedlicher, jeweils zielgruppenspezifischer Fragebogen ein-
gesetzt.

3.6 Transkription

Alle qualitativen Einzelinterviews wurden auf Audio aufgezeichnet und im Anschluss zwecks weiterer
Auswertung vollstandig transkribiert.

3.7 Methodische Anmerkungen

Qualitative Forschung kann als eigenstandige Studie oder zur Vorbereitung quantitativer Befragungen
erfolgen. Qualitative Methoden haben explorativen Charakter und ermoglichen es, handlungsrelevante
Dimensionen und unbewusste Aspekte zu einem Thema aufzudecken. Damit sind sie eine wertvolle In-
spirationsquelle, die der inhaltlichen Gestaltung von KommunikationsmaBBnahmen oder der Vorberei-
tung einer quantitativen Befragung dient.
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4 Auswertung

4.1 Methode

Die Auswertung orientierte sich an der Methodik der Qualitativen Inhaltsanalyse (u.a. nach Mayring).
Diese zeichnet sich durch folgende zentrale Charakteristika aus:

In Abgrenzung zu offenen Auswertungsmodi (wie bei hermeneutischen Verfahren) erfolgte die Qualita-
tive Inhaltsanalyse anhand einer systematischen, vorab festgelegten und intersubjektiv nachvollziehba-
ren Regelkonformitat bei der Erstellung des Kategoriensystems. Dabei wurde im Vorfeld der Auswertung
ein einheitlicher Modus zur Kodierung festgelegt, der grundlegende Dimensionen und Perspektiven
etabliert. Dadurch wurde einerseits ein transparentes inhaltsanalytisches Ablaufmodell (Reliabilitat) rea-
lisiert, wodurch ein wiederholtes Kodieren zu (mdglichst) identischen Ergebnissen fiihren wiirde.

Im Zentrum der Qualitativen Inhaltsanalyse stand die iterative Entwicklung und stetige Uberarbeitung
eines Kategoriensystems. Dieses wurde zum einen a priori, d. h. im Vorfeld der Auswertung auf Basis des
Leitfadens (deduktiv), gebildet, indem Kategorien definiert (Welche Inhalte fallen in die Kategorie?), An-
kerbeispiele formuliert (Vermerk von konkreten Beispielen fiir Kategorien) sowie Kodierregeln etabliert
(Vermeidung von Abgrenzungsproblemen) wurden. Zum anderen wurde das bestehende Kategoriensys-
tem wahrend der Textanalyse erweitert (induktiv), wobei die Kategorisierung aus dem Text abgeleitet
wurde. Dabei wurden die definierten Kategorien und Ankerbeispiele kontinuierlich angepasst und tber-
pruft, um die Exklusivitat der Kategorien zu wahren. Deduktive und induktive Verfahren (iberschneiden
und erganzen sich bei dieser Methode.

Diese drei Charakteristika bzw. Anforderungen der Qualitativen Inhaltsanalyse kennzeichnen die Aus-
wertungsmethodik der vorliegenden Studie. Das zentrale Instrument fiir die Qualitative Inhaltsanalyse
ist eine professionelle QDA-Software zur qualitativen Analyse von Textdaten.

Die Auswertung der Nutzertestung wurde mit MAXQDA durchgefiihrt. MAXQDA unterstiitzt die iterative
und systematische Entwicklung des Kategoriensystems und macht sie transparent verfiigbar. Mit Hilfe
der Software wurden einzelne Aussagen einem Kategoriensystem zugewiesen, was Aussagen zu Haufig-
keiten erlaubt.
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Abbildung 1: MAXQDA Auswertung
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I Liste der Dokumente E@doas J? ©@= X [ Dokument-Browser: GD1 - Frauen - niedrig dmiPPOL oxXx
g Dl# ? ]
4 % Dokumente 983 -
P, ' 276 Das ist visueller, zuganglicher fir den Leser hier und die Statistik mit Pinktchen und Strichen, das ist
P — 276 | - Sétze besser als Pus miihselig fiir den Ofto Normal Verbraucher. Das braucht viel Platz und die Aussage ist in der
< Zusammenfassung auch nicht viel anders

GD3 - Manner - niedrig 204

= GD4 - Manner - mittel_hoch 228 7
7 Sets 0
273 Sonst noch was zu der Tabelle, Doppelseite?
279 Ich finde hier auf der unteren Seite ,Eine Darmspiegelung findet 90 von 100 Tumore und die meisten
Nutzen in letzter Zeie gréReren Polypen*. Das solite man ruhig fett schreiben. dass das mehr ins Auge sticht. Denn 90 von 100
7 Liste der Codes afGeFapL ozx finde ich schon toll. Das sagt mir mehr als wie viel Frauen erkranken oder nicht.
8 - ® AMutzeninletzter 2ele§ 230 Aber beim Stuhitest auch. 70 von 100 finde ich auch viel.
Vermeidung 3
4 g Wissen 0 ¢6[¢ 28t Und dann fragt man sich warum beim Stuhltest nur eine Frau stirbt und bei der Darmspiegelung 2 — 4.
' Risiko zuvor nicht bekannt 0 nitzl
‘ Risiko zuvor bekannt 2 232 Das ist irritierend?
. Anschreiben 0
% Reaktion 2 e 283 Ja. Aber wahrscheinlich ist einfach gemeint, wenn man schon nicht zur Darmspiegelung geht, dass man

Wirkung 51 wenigstens den Stuhitest machen muss, damit man dann darauf aufmerksam gemacht wird. im schliimmsten

et sl e e Fall. Wenn man die Darmspiegelung hatte, dann macht man ja keinen Stuhitest mehr. Weil man ja dann
Virskiialchkee || geguckt hat und gesehen hat da passiert die nachsten zehn Jahre nichts dramatisches, weil das zu langsam
e “ wachst. Deswegen muss man dann auch keinen Stuhitest mehr machen. Aber es ist schon ein bisschen
> ©5 Layout 5 verwirrend.
> 7 Vorschlage 40
4 (g Broschire 0 254 Wie ist es denn auf der nachsten Doppelseite? Da haben wir ja noch mal Stuhitest und
s Reaktion 8 Darmspi i g Wie finden Sie diese Gegeniiberstellung? Hilft lhnen
‘e Wirkung 20 die weiter? Ist die Uberflussig?
4 Ug Informationen 0 » ) ) _
+ oGP nnatt . 235 Da hatte ich es erst mal unterschiedlich farbig gemacht, Stuhltest und Darmpsiegelung.
$posky B 235 Hilft lnnen diese Information?
4 g negativ
 konkrete Textstelle kritisiert 6 237 Die meisten haben ja Angst davor und da kann man sehen, was passiert da und was muss ich vorher
 dberflassig % machen?

4 lgfehlend
@ Genauere Beschreibung Stuhlprobe
 Vergleichsdaten zu anderen Krebsart...
‘@ Arzt tréigt OP-Kieidung/Mundschutz
@ unverbindliches Vorgesprach maglich
 Info: Einfluss Ernahrung

0
1
5
3
1
1

‘@ Hinweise zum Ablauf/Art der Betaub... 4 290 Aber ich habe noch mal zu der vorhergehenden Seite was, wo ich so irritiert war. Ohne Friherkennung
1
7
1
1
3

Es ware hier eine Gelegenheit, wie lauft die Untersuchung ab, an der Stelle vielleicht so ungefahr was
.Dauer der Untersucht zurzeit zu sagen, auch wenn es Unterschiede gibt in der Dauer. Aber dass es eben keine stundeniange
[Sache ist, sondem 20 Minuten, 30 Minuten, i. d. R. ohne Auffalligkeiten.

Vor- Nachberei

itunge§ 289 Dass man eben danach kein Auto fahren darf. T

[l

® Geschmack des Abfihrmittels sterben sieben Frauen. RegelmaRiger Stuhltest stirbt eine weniger. Dann ein oder zwei Darmspiegelungen
© Was sind Anzeichen (Beispiele) innerhalb von 20 Jahren sterben 2 — 4 Frauen weniger und die eine noch dazu sind sieben, also muss gar
keine sterben. Ich sehe da keinen Sinn drin.

..unklar, worauf sich v

© 5. 2:was sind besondere Angebote
‘@ Info: Krebs macht sich spt bemerkbar

2
« Info: auffalliger Stuhltest fordert Spi.. 2L

@ 292 Aber es sind ja 2 - 4. Es sind ja nicht zwangslaufig 4 die weniger sterben.
@ alternative Untersuchungen 5
> Ceneu 20 aricht § 293 Aber das ist wirklich minimal, dass ein oder zwei dann brig bleiben die sterben. &
Bo o &o ) Fo) [ o] 3 (% Einfache Coding-Suche (Oder-Kombination von Codes)

Im MAXQDA-Auswertungsfenster wird jeweils die absolute Anzahl der kodierten Stellen pro Kategorie
angezeigt. Mehrere Textstellen in einer Gruppendiskussion zur selben Kategorie wurden auch mehrfach
gezahlt.

4.2 Zitate

Bei fast allen analytischen Aussagen werden zusatzlich Originalzitate aus den Gruppendiskussionen an-
gefiihrt, um die Aussage zu illustrieren. Dabei werden jedoch nicht alle, sondern lediglich eine Auswahl
an Zitaten aufgefiihrt, die fiir den Forscher am besten verschiedene Argumentationen oder Stimmungen
verdeutlichen und sinnbildlich fir die jeweilige Aussage stehen.

Um die Lesbarkeit zu erleichtern, wurden Zitate bei Bedarf sprachlich geglattet — eine inhaltliche Veran-
derung fand nicht statt.
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5 Ergebnisse der Interviews mit Paaren

5.1 Gesamteindruck der beiden Broschiiren

Insgesamt bewerten die Probanden Flyer und Broschiire positiv. Die Texte werden — bis auf wenige ein-
zelne Aspekte, die insbesondere die Broschiire betreffen, - als gut verstandlich und von Aufbau und
Struktur als stimmig erlebt. Die allgemeine vorgeburtliche Diagnostik sowie der NIPT werden, unter-
stutzt durch Abbildungen und Tabellen, gut beschrieben.

Ich fand es wichtig, dass man solche Informationen bekommt, wenn man sie halt haben méchte, also de-
finitiv. Also ich fand es ganz faszinierend zu sehen, was da eigentlich alles méglich ist. Also, wenn man
halt da wirklich irgendwelche Sorgen, Néte, Angste oder was auch immer hat. Ich fand es iibersichtlich
gestaltet, gut erklért und vor allem fand ich es auch gut, dass wirklich auch eingegangen wurde auf die
Sorgen, Néte und auch auf das, was halt sein kénnte, ne, also deswegen.

Das Layout mit den gezeichneten Figuren gefallt den meisten und die Formate werden als passend und
von der GroRe als praktisch empfunden.

Die Zweiteilung Flyer und ausfiihrliche Broschiire wird positiv bewertet. Der Flyer wird hauptséachlich als
Erstinformationen betrachtet und die Langbroschiire als vertiefende Informationen zum Thema, speziell
mit dem Fokus NIPT.

Man konnte das auch halt schneller nachlesen, wenn man noch was wissen wollte. Weil die zweite Bro-
schiire hat ein paar mehr Seiten und dann findet man das nicht, was man sucht.

Der Flyer hilft als Einstieg, um die langere und informationslastigere Broschiire zu verstehen. Will man
sich vertiefend mit der Thematik befassen, greift man zur Broschiire.

Aber dadurch, dass ich zuerst den Flyer hatte, wusste man zumindest, worum es geht.

Der kurze, wenn es mal schnell gehen muss. Wenn man merkt / Das ist, der kurze ist fiir mich eher so ei-
ner, wenn man weifs zum Beispiel, man will schwanger werden [...]JUnd der grofSe ist dann, wenn man
wirklich schwanger ist, dann nehmen Sie den mal mit.

U. a. aufgrund der Lange der Broschiire gibt es teilweise aber auch eine Hemmschwelle, diese zu lesen.
Die Inhalte der Kurzbroschiire werden zudem als einfacher und unkomplizierter wahrgenommen und
bieten ein geringeres Potenzial, den Leser bzw. die Leserin zu ,verunsichern”.

Also die (Anmerkung: Flyer) wiirde ich eher durchlesen als die zweite.

Ich fand die versténdlicher beschrieben in der kleinen Broschiire und die gréf3ere Broschiire war halt eher
verunsichernd fiir den, der es liest, weil es waren einfach zu viele Informationen und zum Schluss halt
letztendlich die Info, dass sie gar nicht hundertprozentig aussagt, was man als Frau wissen méchte.
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5.2 Bewertung des Flyers zur Pranataldiagnostik

5.2.1 Ersteindruck

Die meisten Rezipienten sind der Ansicht, dass der Flyer kurz, informativ und neutral Gber die Méglich-
keiten der Pranataldiagnostik informiert.

Ja, informativ ist es gewesen.
Er soll einfach im Detail informieren, wiirde ich jetzt wirklich sagen.

Ich wiirde sagen, dass es das Ziel ist, neutral aufzukldren, oder vorzustellen, sage ich mal, vorzustellen,
welche Mdglichkeiten es gibt, also, was eigentlich diese Prénataldiagnostik genau gibt.

Na ja ich sage mal so, ich habe als ein Ziel gesehen, da wirklich drauf hinzuweisen, dass es halt verschie-
dene Ansatzmdéglichkeiten gibt, dass es also einmal diesen Nicht-invasiven, also sprich, dass man wirklich
sich nicht irgendwo aufschneiden oder weif ich nicht, dass man nicht ins Gewebe rein muss, sondern
dass man quasi mit einer Spritze oder wie auch immer dann erstmal, das fand ich halt ganz cool erklirt,
dass man da erstmal mit relativ einfachen Mitteln erstmal eine Mdglichkeit hat, etwas zu unternehmen.

Da gleich zu Beginn darauf hingewiesen wird, dass nicht alle Kinder gesund zur Welt kommen, kann der
Flyer teilweise aber auch Angste schiiren.

Und wenn man dann liest, dass doch nicht alle Kinder, die zur Welt kommen, gesund sind, dann hat man
so ein bisschen komisches Gefiihl.

5.2.2 Vermittelte Informationen

Grundlegendes Vorwissen ist bei den Rezipienten in der Regel vorhanden. So sind fast jedem Rezipien-
ten der Broschiire Begriff und Krankheitsbild ,Trisomie 21 bekannt. Der Nicht Invasive Pranataltest, der
im Flyer kurz erlautert ist, ist fiir die meisten jedoch voéllig neu.

Also diesen Test kannte ich jetzt gar nicht. Trisomie klar, diese ganze Aufkldrung dariiber das ist schon
klar, durch die Vorgeschichte jetzt auch.

Von diesem Nicht-invasiven Test habe ich noch nicht gehért, ich hére davon zum ersten Mal.

Vom Ersttrimester-Screening und Fruchtwasseruntersuchung haben die Meisten demgegeniber schon
mal etwas gehort, es ist jedoch kein Detailwissen vorhanden. Dementsprechend hat der Flyer fiir die Re-
zipienten einen guten Informationsgehalt und man erfdhrt auch hier Neues.

Ja, so an sich ein bisschen was wusste ich schon, aber natiirlich nicht so im Detail. [...] Aber wie jetzt so
diese Tests funktionieren mit der Fruchtwasseruntersuchung und so, das hdtte ich jetzt so nicht gewusst.

Na ja, dass das so eine Untersuchung hier zum Beispiel in der zehnten, in der zwanzigsten, in der drei-
Bigsten Schwangerschaftswoche méglich ist, sowas weifs man auch vorher gar nicht. Dass sowas halt mit
bei der Grundversorgung, sage ich mal, von einer Schwangeren oder von einer werdenden Frau eigent-
lich mit in der Krankenkasse drin ist. Ja, sowas zum Beispiel. Oder halt auch, was uns auch nicht vorher so
klar war, dass man, wenn man halt diese Trisomie nochmal abschéitzen will, dass es eben nicht von der
Krankenkasse bezahlt wird sondern dass das sozusagen auf eigene Kosten passiert. Und das fand ich
auch ganz gut, dass das nicht nochmal unterstrichen war. Weil man geht davon ja eigentlich gar nicht
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aus. Wenn ein Arzt das einem so anbietet, geht man ja eigentlich davon aus okay, das ist mit in der Leis-
tung mit drin.

Wie jetzt so diese Tests funktionieren mit Fruchtwasseruntersuchung und so, das hdtte ich jetzt so nicht
gewusst.

Ansonsten waren auch viele Infos ehrlich gesagt neu und mir gar nicht so bewusst.

5.2.3 Vermisste Informationen

Spontan konnten von den Paaren in der Regel nur wenige Aspekte genannt werden, die beim Lesen des
Flyers vermisst werden. Insbesondere wenn man sich mit der Thematik vorab noch nicht beschaftigt hat,
vermittelt der Flyer einen guten ersten Uberblick.

Mehr muss es nicht sein. Es ist alles kurz beschrieben. [...]JUnd wenn die Leute sagen ,0h ja, ich muss
mehr dariiber wissen,” kann man sich das immer noch holen. Und deswegen denke ich mir, als erste In-
formation ist es wunderbar.

Teilweise werden jedoch beim Lesen noch Informationen gewlinscht, welche weiteren Krankheitsbil-
der/Gendefekte auRer den im Flyer genannten noch moglich sind.

Welche Erkrankungen noch mdéglich sind wdhrend der Schwangerschaft, also was das Kind kriegen
kénnte oder welche Auswirkungen das haben kénnte.

Das halt nicht immer nur auf Trisomie abgestellt wird, sondern auch andere bestimmte Erkrankungen,
dass man die hier vielleicht so, mit so einer FufSnote versieht.

Offene Fragen wirft der rechtliche Hintergrund zur Abtreibung auf. Es werden im Flyer Zeitpunkte ge-
nannt, an denen Ersttrimester-Screening und NIPT durchgefiihrt werden, Informationen, in welchem
Zeitrahmen und unter welchen Umstanden eine Abtreibung moglich ist, vermissen manche Leser.

Ja aber was méglich ist, wdre natiirlich auch, wie gesagt, den rechtlichen Hinweis der Abtreibung in
Deutschland.

(Weitere) Abbildungen oder Grafiken werden in der Broschiire nicht vermisst. Dass der Flyer Uberflis-
sige (Text)Informationen enthalt, auf die ggf. verzichtet werden kénnte, wird verneint.

Nein, die ist ja nun schon relativ kurzgefasst und ich wiirde jetzt nicht noch was weglassen.

5.2.4 Verstandlichkeit

Dem Flyer wird gute Lesbarkeit attestiert und es gibt nur wenig Verstandnisprobleme. Wenn medizini-
sche Fachbegriffe verwendet werden, werden diese erklart. Positiv wird auch vermerkt, dass keine Ab-
kiirzungen verwendet werden, ohne diese einflihrend auch mit voller Bezeichnung zu nennen.

Jetzt tatsdchlich hier in dem Flyer, in dem Flyer hatte ich tatséichlich alles verstanden. Doch, das war so-
weit okay.

Und es ist auch wirklich schén geschrieben, es ist deutlich geschrieben: Man nennt es so und so und es
heifst im Fachbegriff so. Also ich finde es gut. Gut gemacht.

QHarktforschung
— opp




Also, was ganz schén an der Broschiire ist, dass sie irgendwie in einfacher Sprache geschrieben ist, aber
trotzdem so die wichtigsten Begriffe genannt werden, also die lateinische Bezeichnung fiir die Krank-
heitsbilder, hier dieses Chorionzottenbiopsie, ja, dann wird das einmal genannt, okay, dann weifs man
auch, woriiber die Arzte dann sprechen, wenn es in dem Fall so sein sollte. Das ist schon gut gemacht.

Also jetzt auch nicht so verschachtelte Sdtze.

Was eben gut ist, dass, wie gesagt, so was wie Nicht Invasiver Prénataltest auch wirklich danach dann
also erstmal beschrieben ist. Also der Name (iberhaupt und dann erst die Abkiirzungen. Das fanden wir
eigentlich ganz gut - also dieses Ersttrimester-Screening, ETS, dass das damit gemeint ist.

Die allgemein gute Verstandlichkeit gilt auch fir die dargestellten Tests zur Friiherkennung. Der Umfang
wird als ausreichend beschrieben. Zudem gefillt, dass die Tests neutral beschrieben werden, aber auch
auf mogliche Risiken der Fruchtwasseruntersuchung hingewiesen wird.

Bei mir genauso, ich fand es auch verstdndlich, dass erst auf=, was ist das liberhaupt?“ und nachher auf
Risiken, also zum Schluss auf Risiken eingegangen wurde.

Die Aufteilung und Untergliederung des Flyers in einzelne mit Uberschrift klar abgegrenzte Abschnitte
fordert Lesefluss und Verstandnis und wird ebenfalls positiv angemerkt.

Die Aufteilung, genau, danke. Dass jeder fiir sich auch was heraussuchen kann, was ihn wirklich interes-
siert. Vielleicht wollen nicht Alle alles lesen.

Die Reihenfolge der dargestellten Tests erschlieRt sich jedoch nicht jedem, da der Lesefluss/die Leserich-
tung nicht eindeutig ist (rechts — links — rechts oder erst die Linke und dann die rechte Seite). Dies ist u. a
auch auf die im Text genannten Termine fir die einzelnen Untersuchungen zuriickzufiihren: der NIPT
kann bereits ab der 9. Schwangerschaftswoche durchgefiihrt werden, das Ersttrimester-Screening wird
aber erst ab der 10. Schwangerschaftswoche angeboten.

Seltsam ist die Reihenfolge. Also, die Reihenfolge: Hier - man liest ja von links nach rechts - ist also erst
dieses Ersttrimester-Screening, was erst von der zehnten bis zur vierzehnten Schwangerschaftswoche an-
geboten werden kann. Der nicht invasive Prénataltest ist aber schon ab der neunten Schwangerschafts-
woche mdéglich. Das heifst, wenn man das jetzt chronologisch aufbauen wiirde, miisste der eigentlich zu-
erst kommen.

Welche Untersuchungen von den gesetzlichen Krankenkassen unter welchen Umstanden bezahl werden
und welche nicht, wird im Flyer erldutert. Dennoch schien nicht fiir jeden klar zu sein, unter welchen Vo-
raussetzungen genau welcher Test von den Krankenkassen bezahlt wird:

Und da muss ich auch sagen, da wiirde ich natiirlich auch schon gerne wissen wollen, in welchen Fdllen.
Ich mutmaf8e mal, wenn in meiner Familie schon Trisomie-Félle vorgekommen sind oder schwere Erkran-
kungen [...]. Weil ich sage mal, nicht jeder hat nun mal, ich sage mal, viel Geld zur Verfiigung. Und diese
bestimmten Voraussetzungen wiirde ich dann schon gerne auch wissen wollen.

Nicht jedem ist beim Lesen ganz klar, dass durch eine Blutuntersuchung der Mutter diverse Parameter
beim Kind festgestellt werden kénnen, also kein Eingriff/kein Labor beim Ungeborenen notwendig ist.

Wenn man dies das erstes Mal liest, ist das so ,,upps - von wem wird jetzt Blut abgenommen?“
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Es wurde vereinzelt darauf hingewiesen, dass ggf. eine Broschiire in weiteren Sprachen fiir einige Pati-
entinnen mit Migrationshintergrund hilfreich ware:

Klar, vielleicht sollte man das dann in verschiedenen Sprachen machen, auch bei Frauendrzten, weil nicht
alle kénnen Deutsch.

5.2.5 Layout

Das kompakte, handtaschentaugliche Format des Flyers geféllt und wird allgemein als passend empfun-
den.

Ich wiirde es nicht gr6fSer machen. Ich finde das richtig gut.

Also ich finde auch, die GréfSe sollte nicht kleiner und sollte nicht gréfSer sein.

5.2.5.1 Bilder

Dass der Text durch Bildelemente aufgelockert wird, gefallt fast allen. Die gezeichneten Figuren anstelle
von realen Personen nehmen der Thematik etwas von ihrer Ernsthaftigkeit und vermeiden ggf. sogar
Angste.

Wenn ich mir das jetzt alles so angucke, also eigentlich tatsdchlich sehr gut. Auf jeder Seite ist halt ir-
gendwie fast eine Grafik, also finde ich gut. Ich finde das ja auch immer sehr anschaulich auch irgendwie
mit Farben und doch, finde ich gut.

Ich finde es auch schén gemacht mit den Bildern muss ich sagen. Dadurch wirkt es halt nicht so stupide
und trocken.

Also wir fanden sie sehr anschaulich. Auch durch die Grafiken und so hat es sich ein bisschen so aufgelo-
ckert. Sonst kriegt man nur so eine Broschiire und man liest da eigentlich nur fast FlieStext. Und was wir
auch ganz gut fanden war, dass es doch sehr klar beschrieben worden ist.

Also das gibt dem Ganzen noch eine Einfachheit. Die ist ja eigentlich vom Textinhalt nicht beinhaltet, weil
es ja eigentlich ein schwieriges Thema ist.

Vereinzelt gibt es jedoch auch negative Stimmen und die Zeichnungen werden als ,,altbacken” empfun-
den:

Die Abbildungen, genau ja. Das wirkt ja so ein bisschen, okay, jetzt nicht so das Modernste, und nicht so
die hochwertigste Broschiire, die man schon mal in der Hand gehabt hat. Ja, aber grundsditzlich hat es
erstmal alle Informationen.

Ein Teilnehmer beméangelt zudem, dass in der Broschiire nur Frauen abgebildet sind.

Konkrete Kritik wird von einem Teilnehmer an der blauen Farbe des Mutterpasses gedulSert, die fir ei-
nen Jungen steht. Hier wird eine neutralere Darstellung vorgeschlagen.

Mutterpass, [...] also, das hdtte vielleicht eher in Gelb gehalten also in einer neutraleren Farbe, weil Blau
fiir mich eher so fiir Jungen steht. Aber das ist jetzt so Pillepalle.

Dann sollte man vielleicht zwei Bilder machen, eines in Rosa und eines in Blau.
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Flyer und Broschiire wurden fiir den Test auf relativ diinnen Standardpapier gedruckt. Daher wurde hau-
figer angemerkt, dass das Papier hochwertiger/dicker und Hochglanz sein sollte, so wie man es von an-
deren Broschiiren gewohnt ist.

Von einer Person wurde angeregt, die Schrift zu vergréfSern, damit auch Personen mit eher schlechter
Sehstéarke die Texte lesen kénnen.

Also man muss ja liberlegen, ob das vielleicht auch mit der Schrift passt. Ich meine, manche kénnen das
ja irgendwie doch nicht so gut erkennen. Also da kénnte man vielleicht noch (iberlegen, ob man vielleicht
die Schrift ein bisschen gréfer macht, so eine Schriftgréfse gréfSer.

Weiterhin wurde der Vorschlag gemacht, den Hintergrund etwas farbiger zu gestalten:

Der soll ja nicht weifs bleiben wahrscheinlich, ne? Also ich wiirde den vielleicht so insgesamt ein bisschen
farbiger gestalten.

5.2.6 Titelblatt

Von einigen Rezipienten wird kritisiert, dass die Frau auf dem Titelbild nicht schwanger aussieht. Es fehlt
ein eindeutiger Bauch und es gibt auch sonst keine (symbolischen) Hinweise auf die Schwangerschaft:

Ich sehe keinen, also bis auf die Hand auf dem Bauch, weil sie schwanger ist. Ansonsten kann es alles
sein. Kann auch sein, keine Ahnung, irgendein Mddchen, [...].

Ja, der Bauch kénnte auf jeden Fall runder sein. Okay man ist da vielleicht noch nicht so schwanger,
(Baby Gerdusch) aber ich wiirde eine Schwangere so gesehen abbilden oder vielleicht ein Ultraschallbild
von der, was weif3 ich, zwélften, 13. Woche oder so.

Weiterhin wird angeregt, auf der Titelseite auch eine mannliche Person zu integrieren.

Ich glaube, was grundsdtzlich wichtig ist, also, man sieht die ganze Zeit nur Frauen, ja? Also, hier zum
Beispiel ist nur eine Frau. Wo ist der Mann? So? Der Mann dazu. Der Mann, der Vater von dem Kind, der
gehért da irgendwie auch mit rein.

Die verwendete Symbolik wird teilweise verstanden, teilweise aber auch nicht. Wahrend die Bedeutung
der ,Denkwolke” recht eindeutig ist, erschlieBt sich der Sinn des roten und griinen Pfeils nur nach lange-
rem Nachdenken oder eventuell gar nicht.

Hm, klar mit der Wolke, klar dieses Nachdenken, das finde ich schon ganz gut. Ja mit den Pfeilen kénnte
ich jetzt nicht so viel anfangen.

Ich wiirde erstmal schlussfolgern, dass der griine Pfeil dafiir steht. Okay ich entscheide mich fiir einen be-
stimmten Weg oder der rote Pfeil steht fiir, ich entscheide mich gegen einen bestimmten Weg. Ja, die
Frage ist jetzt, was steht flir griin, was steht fiir rot ja? Also das kénnte ich jetzt nicht so eindeutig raus-
bekommen, ob jetzt Griin bedeutet, ich mache den Test und Rot bedeutet, ich mache den Test nicht oder
umgekehrt, wie auch immer, es kénnte ja auch andersherum sein.

5.2.7 Niitzlichkeit und Lesebereitschaft

Die Lesebereitschaft des Flyers ist hoch, insbesondere wenn diese vom behandelnden Arzt persénlich
Uberreicht wird. Was dieser an Patienten weitergibt, wird auch als relevant empfunden.
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Also wenn mir die der Arzt gibt, dann schon, weil der wird ja auch seinen Grund haben, dann denke ich
schon.

Ja, die wiirde ich lesen und dann wiirde ich halt entscheiden, ob ich eine Untersuchung mache oder nicht.
Also die wiirde ich eher durchlesen als die zweite.

Genau, dann habe ich irgendwie das Gefiihl, der Arzt wird sich das durchgelesen haben, und wird sich
irgendwie auch Alternativen durchgelesen haben, und empfiehlt mir das, wo er denkt, das ist das Beste,
was er kriegen kann, [...]

5.2.8 Gewiinschte Darreichungsform

Die Darreichung als Print - beispielsweise durch persénliche Ubergabe oder als Auslage im Wartezimmer
der Arztpraxis - ist fir die meisten Rezipienten angemessen und wird gerne genutzt.

Gut finde ich das, [...], man kann es in der Wartezeit lesen, also man hat es schnell mal zwischendurch
iiberflogen.

Ich wiirde auch sagen, so eine Broschiire lese ich eher durch als das, was ich auf dem Handy habe, weil
das ist halt was, was man in der Hand hat und man kann es noch mal nachlesen und beim Handy guckt
man nur kurz riiber und man kann sich da nicht so gut konzentrieren.

Also ich habe schon lieber was in der Hand. Ich meine, ich habe zwar auch ein Handy, aber ich lese dann
lieber auch ein Buch und habe das in der Hand.

Haufig wird aber auch ein Zugriff Gber App/Internet als sinnvoll erachtet. Fiir diejenigen, die lieber on-
line lesen, kdnnte zusatzlich also auch eine digitale Variante angeboten werden.

Wir sind einfach in dem Zeitalter, da liest man irgendwie das meiste (ibers Internet. Also von daher. Und
die meisten Informationen - man ist sowieso irgendwie den ganzen Tag im Internet. Ja, deshalb, also das
ist, glaube ich, irgendwie eine Generationsfrage dann auch.

Klar beim Frauenarzt und ja, ich sage mal so, als App finde ich die Idee auch gar nicht so verkehrt, also in
der heutigen Zeit des Mobilphones und so weiter und so fort, finde ich sowas immer ganz interessant ir-
gendwo, es mal irgendwo abrufen zu kénnen, genau durchaus.

Ja gut, [...] ja so eine Kinder App wo man so ein paar Sachen eintragen kénnte, fortschrittsmdfig, was
auf Dich zukommt. Und vielleicht gibt es ja sowas auch fiir, wie soll ich jetzt sagen, so eine Schwanger-
schaftsplan-App.

5.2.9 Ubergabe

Nach liberwiegender Ansicht der Teilnehmer sollte der Flyer zu einem friihen Zeitpunkt der Schwanger-
schaft (ibergeben werden, d. h. bei der Feststellung der Schwangerschaft, bei der ersten Routineunter-
suchung oder mit Ubergaben des Mutterpasses. Letzteres wird am hiufigsten vorgeschlagen.

Ich fédnde es eigentlich schén, wenn es einem irgendwie mit dem Mutterpass am Anfang ausgehdndigt
wird.

Ja genau, mit dem Mutterpass hdtte ich jetzt gut gefunden.

Oder sobald man den Mutterpass bekommt, dass man diesen Flyer auch gleich mitbekommt.
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Aber man hat ja auch nicht ewig Zeit.

Na schon recht am Anfang. Weil in der neunten Woche war das ja, dass man das ab der neunten Woche
machen kann. Also wirklich, wenn man den Mutterpass kriegt. Sobald das Herz halt schldgt kriegt man ja
auch dann kurz danach den Mutterpass, und ab dem Zeitpunkt sollte der Arzt vielleicht auch die Schwan-
gere darauf aufmerksam machen, aufkldren.

Und gerade, wie ich gesagt hatte, es ist wenig Zeit, um diese Untersuchung zu machen, um diese Ent-
scheidung zu treffen. Also die Untersuchung wird zwischen der zehnten und vierzehnten Schwanger-
schaftswoche passieren. Also wenn man es in der zehnten oder elften oder zwélften Woche kapiert, ,,Oh,
ich bin schwanger”, dann dréngt die Zeit. Also deswegen, sobald die Schwangerschaft festgestellt wird
von dem Arzt und Mutterpass gegeben wird, muss diese Broschiire dazukommen. Und dann weifs ich
auch, wenn ich mir das zuhause durchlese, sage ich: ,,Oh, oh, der Arzt hat es mir gegeben, ich habe jetzt
das und das gesehen, ich kann mit der Broschiire/ Gucken Sie, das, was sie mir hier gegeben hatten, das
will ich jetzt haben.

Andere meinen aber, dass der Flyer nur dann libergeben werden soll, wenn es einen konkreten Anlass
wie beispielsweise eine Risikoschwangerschaft oder einen Verdacht gibt, da sonst nur unnétig Angste
bei den Schwangeren geschiirt werden.

Wenn ich diese Broschiire bekomme, dann denke ich, okay, vielleicht gibt es ein Problem und es miissen
weitere Tests gemacht werden.

Na an sich muss man ja die Broschiire dann austeilen, wenn es da Auffilligkeiten im Blutbild gibt. Prak-
tisch hier um die zehnte Woche, dann gibt das halt der Frauenarzt mit.

Am liebsten gar nicht.

Also, das macht natiirlich schon nervés [...] sowas zu lesen. Deswegen, nur in dem Fall, also, es wiirde
mich nur interessieren, wenn ich merken wiirde, dass meine Frau jetzt durch irgendeinen Befund von der
Arztin verunsichert worden wiire.

Also ich sage mal, man weif$ es ja vorher nicht, ob man ein gesundes Kind gebdiren wird. Also das kann ja
keine Frau vorhersagen. AufSer sie hatte es vielleicht schon in der Familienhistorie irgendwie, dass sowas
passiert.

5.2.10 Sonstige Hinweise

Von einem Teilnehmer wird darauf hingewiesen, dass die Verwendung des Begriffs ,behindert” nicht
mehr Ublich ist und stattdessen bessere Formulierungen wie ,,Menschen mit besondere Bediirfnissen
oder mit Einschrankungen“ gewahlt werden sollten.

Und da steht zum Beispiel das Wort ,,behindert”. Das ist halt nicht mehr / Also nicht in dem kleinen. Ich
glaube, hier habe ich es gelesen. Es ist nicht mehr konform. ,, behindert” zu sagen.
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5.3 Bewertung der Langbroschiire zum Nicht invasivem Pranataltest
(NIPT)

5.3.1 Ersteindruck

Der spontane Ersteindruck ist Gberwiegend, dass die langere Broschiire detaillierte Informationen zum
im Flyer nur kurz angerissenem NIPT bietet. Die Broschiire enthalt im Unterschied zum Flyer Tabellen
und eine Grafik, um die Thematik zu erldutern. Die Broschiire wird dhnlich wie der Flyer insgesamt posi-
tiv aufgenommen.

Weil irgendwie/ ich muss sagen, wahrscheinlich nur die Sachen/ genau, auf diesen nicht invasiven Préna-
taltest, da wurde einfach noch detaillierter eingegangen.

Also einfach, das ist alles sehr viel detaillierter hier.

Genau, dann noch mal ein paar Seiten zu diesen NIPT und genau, dann halt auch Statistiken im Detail,
genau. Die Zuverléssigkeit dann noch mal, Testergebnisse. Also alles einfach noch mal detaillierter und
begonnen wird mit den Trisomien.

Hier wird jetzt ausfiihrlich informiert

Die Broschiire wird als recht umfangreich empfunden, was nicht nur positive Reaktionen weckt. Auf-
grund des Umfangs und der vielen Informationen wird das Thema teilweise als komplex wahrgenom-
men, was bei einigen Rezipienten Verunsicherung schiiren kann. Unsicherheit wird noch verstarkt durch
die beschriebene Zuverlassigkeit des Tests, aus der hervorgeht, dass es auch falsche positive Befunde
sowie falsche negative Ergebnisse gibt.

Und die gréfiere Broschiire war halt eher verunsichernd fiir den, der es liest, weil es waren einfach zu
viele Informationen. Und zum Schluss halt letztendlich die Info, dass sie gar nichts hundertprozentig aus-
sagt, was man als Frau wissen méchte oder was man als Paar wissen mdchte.

Na ich fiihite mich ein bisschen erschlagen (leicht lachend) von der Broschiire. [...]Jder kleine Flyer, der
war ja total einleuchtend und dann liest man das so. Hier ist zwar alles sehr gut aufgeschliisselt von der
Blutabnahme bis zu dem Ergebnis und dann noch eine Statistik, wie hoch der Fall, wenn er eintritt, wie
hoch da die Wahrscheinlichkeit ist. Also das waren mir ganz ehrlich zu viel Zahlen und ich finde, die ver-
unsichert einen und erschldgt einen total.

Das ist zu viel Info fiir mich.

Wenn man dann fertiggelesen hat, weifs man ja auch, dass selbst, wenn man diesen Test macht, dass der
noch gar nicht ausreicht, um eine treffende Aussage zu machen, ob du wirklich die Garantie hast, ob dass
die Antwort ist, die dir weiterhilft letztendlich.

Also ich muss lhnen sagen, das hat mich nur noch mehr verunsichert und man kann jetzt gar nicht sagen,
ob ich den Test jetzt machen wiirde oder nicht. Oder ob ich (iberhaupt irgendeine Untersuchung dafiir
wahrnehmen méchte, weil man ist ja in der Situation noch gar nicht und dann, wenn man die Entschei-
dung treffen muss, dann hat man sowieso Gefiihlschaos und das muss man dann halt genau zu diesem
Zeitpunkt erst mal entscheiden.
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5.3.2 Vermittelte Informationen

Neu war fir die Rezipienten insbesondere, dass es neben der Trisomie 21 auch noch weitere, weniger
bekannte Trisomien gibt. Diese neue Information wurde von den Studienteilnehmern spontan am hau-
figsten geduBert.

Also dass es da wirklich drei verschiedene Arten gibt, das war mir so auch nicht bewusst. Man kennt,
glaube ich, immer nur/ in den Nachrichten wird immer nur von Down-Syndrom irgendwie gesprochen.
Aber ich wusste jetzt nicht, dass es irgendwie das Edward-Syndrom/ also diese Unterschiede halt auch
gibt, das war mir so nicht bewusst.

Und die beiden anderen Trisomien, die es gibt, die wusste ich damals nicht, was es ist und jetzt habe ich
es auch erst gelesen. Auch wieder erst gedacht: ,Ach ja, stimmt.” Da weifs man eigentlich, dass das so
gesehen die schlimmeren Trisomien sind .

Das war fiir mich erschreckend, also das wusste ich jetzt auch nicht ganz genau.

Na da war das ja mit der Trisomie, also, dass das wirklich aufgelistet war, ich fand das wirklich gut ge-
macht, also sehr informativ.

Erklart wird aus Sicht der Rezipienten, wie der Nicht-invasive Pranataltest ablauft, wann er durchgefiihrt
werden kann, unter welchen Voraussetzungen er von den Krankenkassen bezahlt wird und welche Triso-
nomien mit dem Test festgestellt werden kdnnen.

Dass der NIPT nicht 100 % zuverlassig ist, wurde den Lesern ebenfalls gut vermittelt.

Dass halt so ein Test auch mal eine Falschaussage sein kann, das heifst, dass auch mal ein Test halt posi-
tiv sein kann, der in Wirklichkeit dann vielleicht doch nicht positiv ist oder umgekehrt, der negativ ist, der
halt dann doch positiv ist, also keine hundertprozentige Sicherheit, genau.

Sehr gut vermittelt die Broschiire die Haufigkeit, mit der Trisomien auftreten sowie das abhdngig vom
Alter der Gebarenden unterschiedlich hohe Risiko fiir eine Trisomie.

Ja, dass tatsdchlich je dlter man ist, dass die Wahrscheinlichkeit héher ist, dass eben dieses Down-Syn-
drom auftritt. Also klar, man hat immer gehért, dass wenn man dlter ist eine Risikoschwangerschaft ha-
ben kénnte, aber dass es auch so eindeutig statistisch belegt ist, war mir so jetzt auch nicht klar.

Ja. Auch die Wahrscheinlichkeitsdarstellung, also wie hdufig sind Trisomien. Eigentlich treten die auf, ist
auch super informativ und sehr interessant zu lesen.

Interessant und als neu wurde auch empfunden, dass man tber den NIPT eine Trisomie schon lber das
Blut der Mutter feststellen kann.

Dass man das Erbgut schon im Blut der Mutter mit rauspriifen kann oder priifen kann.
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5.3.3 Vermisste Informationen

Neben Trisonomien gibt es weitere mogliche Erkrankungen, die ein Neugeborenes haben kann. Daher
werden von Einigen auch Informationen zu anderen potenziellen Diagnosen und korrespondierenden
moglichen Untersuchungen gewiinscht.

Und gefehlt hat, wenn ich was reinschreiben kénnte, [...] halt noch mal mehr (iber Stoffwechselerkran-
kungen explizit aufzufiihren. Weil eine Stoffwechselkrankheit, darauf kann sich kein Mensch was vorstel-
len.

Auf das Recht der Frau selbst zu entscheiden, ob ein Test durchgefiihrt wird oder nicht, wird in der Bro-
schire eingegangen. Trotzdem wird vereinzelt die Meinung gedulert, dass noch mehr auf soziale Kon-

flikte eingegangen werden soll, d. h., was ist, wenn der behandelnde Arzt oder das soziale Umfeld eine

andere Meinung hat als man selbst.

Mehr auf unterschiedliche Meinungen, Ansichten eingehen. Sozialer Druck. Was ist, wenn ein Arzt eine
andere Meinung hat als man selbst?

Ja, und es passt nicht so in diese Broschiire, aber es ist auch gut zu wissen. Okay, was passiert, wenn
meine Arztin eine andere Meinung hat? Und dann sagt sie: "Ja, okay, Sie haben ein Kind, und dieses Kind
soll nicht leben", und weiter, weiter, weiter. Und das ist ein grofies Thema. Und das war sehr interessant
fiir mich zu héren. Viele Familien haben diese Situation erlebt.

Weiterhin werden detaillierte Informationen zur Kosteniibernahme bei den einzelnen Tests gewlinscht.
Es wird nicht jedem deutlich, unter welchen Voraussetzungen die Kasse den NIPT bezahlt, namlich,
wenn in einer Voruntersuchung ein auffalliger Befund festgestellt wurde. In diesem Zusammenhang ver-
wirrt es einige, dass der NIPT bei auffalligem Vorbefund von der Kasse bezahlt wird, das Ersttrimester-
Screening, Uber welches ggf. eine Auffalligkeit resultieren kann, jedoch nicht.

Genau, der Test Idsst sich manchmal nicht auswerten, weil die Blutprobe zu wenig Erbgut hat. Dass das
passieren kann. Und jetzt fehlt mir die Info, ob das dann nochmal kostenpflichtig fiir mich ist oder ob der
Test kostenfrei nochmal wiederholt wird.

Ich glaube gar nicht, dass das so ist, dass viele sagen, ich will das Ergebnis nicht wissen. Ich glaube, das
ist wirklich auch ein finanzieller Aspekt.

Ob das ab einem gewissen Alter auch Krankenkassen iibernehmen wiirden, also diese Fruchtwasserun-
tersuchung?

Wahrend teilweise Wiinsche gedullert werden, was man in den Broschiiren vermisst, werden umge-
kehrt keine Inhalte genannt, die die Rezipienten fiir verzichtbar halten.

5.3.4 Gliederung

Das noch ,handtaschentaugliche” Format der Broschiire gefillt ebenso wie der kleinformatige Flyer. Die
meisten Leser kdnnen sich gut in der Broschiire orientieren.

Also ich habe das jetzt gelesen und es war fiir mich schliissig beim Lesen.

Es wird jedoch nicht von jedem ein ,,roter Faden” wahrgenommen und entsprechend gibt es auch kriti-
sche Stimmen zum strukturellen Aufbau der Broschiire.
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Also fiir mich war das jetzt eigentlich eher so, ach Mensch, ich packe mal die Information dahin und zack,
zack, zack liest man und dann die néichste, dann die ndchste, dann die néichste. Ich habe jetzt da fiir mich
jetzt nicht unbedingt den roten Faden erkannt, muss ich sagen

Einleitungen in Publikationen werden nach Eigenaussage eigener Teilnehmer oft nicht gelesen. Insofern
werden die einfiihrenden Worte auf S. 3 nicht von allen Zielpersonen gelesen.

So, also ich denke, das ist die Einleitung. Ich bldttere ehrlich gesagt liber Einleitungen driiber, weil sie
mich nicht interessieren.

Einleitungen interessieren mich meistens nicht, ich gehe meistens gleich zu Seite zwei oder so, genau.

In Folge wird die Auflistung der Themenschwerpunkte auf der einleitenden Seite 3 der Broschiire beim
Lesen oft (iberhaupt nicht bemerkt und ist insofern auch keine Hilfe, um sich in der Broschiire zurecht zu
finden. Selbst wenn die Einleitung gelesen wird, wird die Auflistung der Schwerpunkte nicht im Sinne
eines Inhaltsverzeichnisses wahrgenommen.

Aber sie ist nicht aufgefallen.
Das habe ich jetzt gar nicht so wahrgenommen.

Um die Orientierung zu erleichtern wird von einem Teilnehmer vorgeschlagen, Seitenzahlen zu den The-
menschwerpunkten zu erganzen und dieses deutlicher als Inhaltsverzeichnis zuganglich zu machen.

Also, an sich lédsst sich schon ein gewisser roter Faden erkennen. Aber es kénnte halt noch unterstiitzt
werden sage ich mal so. Mit einer Agenda zum Beispiel oder einem Inhaltsverzeichnis mit Zahlen [...]

Ja. Also auf eine extra Seite und dann am besten wirklich am Anfang und dann vielleicht auch mit Seiten
hinterlegt, auf welcher Seite, weil dann kann man hier gleich auch bléttern. Aber so steht ja nur, na ja,
folgende Schwerpunkte und du musst aber trotzdem alles bldttern, um natiirlich dann zu diesem Punkt
zu kommen. Also definitiv dann, ja.

Man ist gewohnt, dass das nummeriert ist.

5.3.5 Verstandlichkeit

Die Broschiire wird, genau wie der Flyer, allgemein als sehr gut lesbar eingeschatzt. Die Sprache ist auch
fir den medizinischen Laien verstandlich und beinhaltet keine unbekannten Begriffe, die nicht erldutert
werden.

Ich fand das sehr gut und leicht leserlich. Also man hat das unheimlich schnell auch durchgelesen, so mit
einem Mal.

Kein Hochdeutsch, was kein Mensch versteht.

Wirklich verstéindlich fiir das allgemeine Volk geschrieben und trotzdem die Fachbegriffe immer noch ge-
nannt, dass man weifd wie es heifdt.

Also ich fand das verstéindlich geschrieben. Also auch die einzelnen Schritte.
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5.3.6 Beschreibung der Trisomien

Alle Trisomien werden auf S. 6 kurz, anschaulich und verstandlich beschrieben. Interessant war fir die
Leser insbesondere, etwas liber die eher unbekannten Trisomien 18 und 13 zu erfahren.

Ja das meiste, was die Leute kennen ist ja Trisomie 21 und nicht 13 und 18.
Trisomie 21 ist was Gdngiges, was man schon oft so gehért hat.

Und die beiden anderen Trisomien die es gibt, die wusste ich damals nicht was es ist und jetzt habe ich es
auch erst gelesen. Auch wieder erst gedacht: ,,Ach ja, stimmt.”

Also ich finde die drei Trisomien werden gut erldutert.

Die Krankheiten sind gut beschrieben. Wie hoch die Wahrscheinlichkeit ist, wie lange das Kind lebt und
wie gesund das ist oder wie viele Behinderungen es hat, da sind auch nochmal Seiten drauf.

Von einer Rezipientin wird angemerkt, dass nur auf Trisomien eingegangen wird, welcher nach derzeiti-
gem medizinischen Stand mit vorgeburtlichen Untersuchungen festgestellt werden kdénnen. Es ist jedoch
nicht (deutlich genug) vermerkt, dass es noch mehr als die drei nachweisbaren Trisomien gibt.

Es gibt ja mehr als die drei Trisomien. Es wiirde dann ein Hinweis fehlen, also generell, dass es mehrere
Trisomien gibt.

5.3.6.1 Darstellung der Haufigkeiten

Die grafische Darstellung der Haufigkeit von Trisomien auf S. 8 gefallt fast allen. Durch die Visualisierung
wird gut dargelegt, dass der Anteil an Trisomien unter Schwangeren insgesamt selten ist, was wiederum
einen beruhigenden Effekt auf viele Rezipienten haben kann.

Genau, diese Grafik hat uns besonders gut gefallen.
Die Zahl ist nicht immer fiir jeden gleich zu verstehen. Bildkraft ist immer hilfreich.

Also ich finde es gut, im Sinne von, um einem bewusst zu machen, es ist zwar eine Wahrscheinlichkeit da,
aber es ist eigentlich auch eine sehr geringe Wahrscheinlichkeit.

Auch die Darstellung der Haufigkeit von Trisomien nach Altersgruppen auf S. 9 ist verstandlich und die
Kernaussage wird deutlich — Je alter die Gebarende desto hoher ist das Risiko von Trisomien.

Ich finde es eigentlich auch gut. Man sieht halt, in welchem Altersabschnitt man ist. Und wie hoch die
Wahrscheinlichkeit ist. Also von daher, ja, finde ich das sehr (ibersichtlich.

Wenn ich lese dann wiirde ich sehen, es ist sozusagen so egal, welche Trisomieart. Ich nehme mit, liber
Vierzig ist die Wahrscheinlichkeit am Héchsten.

Und die Zahlen fanden wir eigentlich in dem Sinne auch gut, weil es einfach die verschiedenen Alters-
gruppen nochmal darstellt.

Und auch diese Unterscheidung fiir das Alter, dass wirklich jede Mutter sagen kann: ,,Gut, ich bin jung,
ich bin gesund, ich rauche nicht, ich trinke nicht. Die Wahrscheinlichkeit, dass mein Kind gesund ist, ist
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ziemlich hoch. Und welche Untersuchung mache ich noch oder welche mache ich nicht?” Das finde ich
sehr, sehr gut. Also die Broschiire ist wirklich toll.

Viele sind auch Uberrascht, wie deutlich das Risiko fiir eine Trisomie mit dem Alter ansteigt.

Die Tabelle fand ich richtig gut und ich war (berrascht und ich wusste, das steigt mit dem Alter, aber da
war ich (iberrascht, wie massiv das mit dem Alter steigt.

Da ist so ein grofSer Sprung, das hétten wir jetzt auch nicht gedacht.

Die weitere Kernaussage, dass Trisomie 18 und Trisomie 13 seltener auftreten als das Down-Syndrom,
wird fliichtiger wahrgenommen, mutmalilich auch wegen der geringeren Bekanntheit.

Kritik wird zum unteren Satz auf S. 9 gedulRert (,,Die Tabelle zeigt auch: die meisten dlteren Schwangeren
haben kein Kind mit einer Trisomie“). Dieser kann falsch verstanden werden, weil im Vergleich zu den
jingeren Gebarenden die Anzahl der Trisomien eben hdher ist.

Die meisten dlteren Schwangeren haben kein Kind mit einer Trisomie. Das muss ja eigentlich heifSen, die
meisten dlteren Schwangeren haben ein Kind mit Trisomie oder?

Weiterhin wird von einem Interviewpartner bemangelt, dass eine Quellenangabe zu den dargestellten
Haufigkeiten fehlt:

Wie vertrauenswiirdig sind diese Statistiken, ja? Also, dieses ,,5 von 10 000 Frauen”, ich sehe da keine
Quellen.

5.3.7 Beschreibung der Tests

Das allgemein gute Verstandnis der Broschiire gilt auch fiir die Beschreibung der Tests im Speziellen.
Diese sind gut nachvollziehbar beschrieben.

Ich fand es halt allgemein recht einfach formuliert, also wirklich, das ist ja wichtig. [...] Es hat nun mal
nicht jeder einen hohen Bildungsgrad ne, genau.

Am schwierigsten zu vermitteln ist die Zuverldssigkeit des Tests. Die prinzipielle Grundaussage, dass das
Ergebnis eines NIPT nicht 100-%ig zuverlassig ist, wird jedoch verstanden.

Man sagt, es kann sein, dass das Kind behindert ist. Und dieser unauffillige Test, das heifst auch nicht,
dass das Kind hundertprozentig gesund zur Welt.

Man weif3 nicht, ob man diesen Test dann halt machen soll oder nicht, weil es gibt ja keine Garantie da-
fiir, ob jetzt der Test wirklich zutreffend ist. Klar, man hat eine Statistik, man hat ja auch eine Aufschliis-
selung von den Krankheiten, von den Prozentzahlen.

Also wenn man einen Test macht, dass das Testergebnis halt auch manchmal gar nicht stimmt, dass das
Kind dann Down-Syndrom hat. Also das Ergebnis ist nicht hundertprozentig aussagekrdiftig geht daraus
hervor.

Also, man weifs schon, okay, wenn ich mich dagegen entscheide, kénnte es mit der und der Wahrschein-
lichkeit sein, dass das Kind trotzdem was hat, es kénnte aber auch sein, dass der Test auch gesagt hdtte,
das Kind gesund ist und trotzdem hat das Kind was, oder es kénnte auch sein, dass der Test auffillig war
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und es ist ein gesundes Kind. Also man liest schon, dass man da nie eine hundert prozentige Sicherheit
hat. Das liest man schon und ja, ich finde es wird nicht so richtig dariiber informiert.

Die Auflistung der moglichen Testergebnisse eines NIPT (S. 12) wird noch als sehr gut verstandlich und
positiv aufgenommen. Eine Teilnehmerin kritisiert jedoch, dass die Aussage ,Dieses Ergebnis ist sehr zu-
verldssig” nicht naher spezifiziert wird.

Aber was heifst sehr zuverldssig. Also mir wére eine Prozentzahl jetzt lieb gewesen.

Die Darstellung der Zuverlassigkeit des Tests anhand zweier Wahrscheinlichkeitsszenarien (S. 15) ist
schwierig zu verstehen. Dies fordert dem Rezipienten in der Regel eine intensivere Beschaftigung mit
dem Text ab.

Man muss schon, ich habe schon zwei-, dreimal nachgelesen.

Je ldnger ich (iber Seite 15 nachdenke, desto héufiger oder eher fehlt mir jetzt hier eine klare Aussage.
Also, ist das, sind diese fiinf von 10 000 Frauen, was ist mit denen? Ja? Also, wenn der Test dann auffillig
ist, dann sind die ja dann auch dem Risiko ausgesetzt, den néichsten Schritt gehen zu miissen, [...]

Also habe ich es nochmal gelesen. So, ich muss das dreimal lesen, um denn zu kapieren.

Ein Vorschlag eines Teilnehmers ist, auf die Tabelle ganz zu verzichten und nur kurz in einem Satz zu er-
lautern, dass der Test keine 100-%ige Gewissheit bietet.

Kann man das nicht mit einem Satz irgendwie ausdriicken [...] also eigentlich brauche ich die Beispiele
eins und zwei nicht. [...] Das muss man sich ja irgendwie bewusst sein, dass jede medizinische Untersu-
chung im Grunde genommen keine hundertprozentige Zuverldssigkeit bietet

Auch kdnnte man statt absolute Zahlen Prozente verwenden, um Zuverlassigkeit und Messfehler zu ver-
anschaulichen.

Wie hoch ist die Wahrscheinlichkeit? Und dann sollte man es lieber hier in dem Satz nochmal mit Prozent
benennen.

Also man sagt ja zu der Pille auch zum Beispiel, die hélt zu 99,9 Prozent. Aber dass man so was hin-
schreibt wie wahrscheinlich dieser Test ist, das hdtte mir glaube ich mehr geholfen als die Grafik.

Also das ist weder Fisch noch Fleisch. Aber wenn ich dann sehe, es ist wenigstens zu 98 Prozent zuverlds-
sig, dann kann ich sagen okay, dann lebe ich mit den zwei Prozent Restrisiko.

5.3.7.1 Zeitlicher Ablauf

Es wird nicht ganz verstandlich, zu welchem Zeitpunkt ein NIPT durchgefiihrt werden sollte. Viele Rezipi-
enten gehen davon aus, dass bei einem auffalligen Testergebnis schneller Handlungsbedarf besteht, u.
a. weil nach der 12. Woche kein Schwangerschaftsabbruch mehr moglich ist.

Ich fing schon teilweise an zu rechnen im Sinne von, wenn Trisomie festgestellt wird. Abtreibungswoche
ist bis zur zwélften Woche und dann waren die Tests immer so, dass man in der Grenze der zwélften Wo-
che dann eigentlich erst die Ergebnisse hatte.

Ja, auch im Endeffekt ging es darum, so habe ich es gesehen, eigentlich einfach mal iiber den Zeitrahmen
aufzukldren. Wann ist so ein Test sinnvoll? In welchem Zeitraum?
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Da hatte ich mich gefragt, wenn man das Fruchtwasser erst in der 14. Woche entnehmen kann, dann
kann man doch das Kind gar nicht mehr abtreiben, oder? Weil in meinem Kopf ist es immer noch so, man
kann nur bis zur 12. Woche abtreiben.

5.3.8 Layout

Fir die Bebilderung gilt grundsatzlich das Gleiche wie fiir den Flyer: Der Stil mit den gezeichneten Figu-
ren gefallt den Meisten.

Zusatzlich wird angemerkt, dass der Stil seriés und wie von einer offiziellen Stelle herausgegeben wirkt.

Na, sieht aus wie vom Bundesministerium, so ein bisschen offiziell. Das ist okay.

5.3.9 Titelblatt

Dass im Unterschied zum Flyer auf dem Titelblatt der Broschiire auch eine mannliche Person/ein Paar
abgebildet ist, wird positiv wahrgenommen.

Da sieht man hier tatsdchlich auch noch mal ein Paar, das finde ich auch sehr gut, weil es ist ja dann
meistens die Entscheidung tatscichlich von beiden. Das betrifft ja dann auch ein Ehepaar, ob man so ein
Kind dann irgendwie grofSiziehen méchte oder eben nicht. [...]

Die rothaarige Person auf dem Deckblatt findet sich auch im weiteren Verlauf der Broschire wieder, die
anderen Personen jedoch nicht. Daher wird angemerkt, dass dann unklar ist, wen die weiteren Personen
auf der Titelseite darstellen sollen.

Ich wiisste jetzt erstmal nicht, was die anderen Figuren fiir eine Funktion haben im Hintergrund da.

Ohne Vorwissen — beispielsweise durch Lektiire des Flyers - kann der Rezipient bei Betrachtung des Ti-
telblatts in der Regel mit der Begrifflichkeit - Nicht invasiver Pranataltest — nichts anfangen. Hier fehlt
eine Unterlberschrift oder eine aussagekraftige Symbolik.

Ich fand die Uberschrift, also auch von dem Heftchen/ [...] Es wird zwar hier aufgeschrieben fiir was NIPT
steht, aber fiir mich war das nicht klar, worum es geht. [...]JAlso vielleicht kbnnte man ja auch Vorunter-
suchungen oder vorgeburtliche Untersuchungen noch in Klammern mit hinschreiben oder so.

Also man kénnte halt vielleicht noch mal, weil viele wissen nattirlich nicht, was ein nicht invasiver Préna-
taltest ist, dass man halt da vielleicht irgendwie noch mal so eine (unv.) macht. Gut, eine Spritze ist viel-

leicht ein bisschen hart, aber vielleicht gibt es ja eine andere Grafik. Klar so eine Spritze schreckt ab, ver-
stehe ich natiirlich auch, aber vielleicht muss es ja nicht unbedingt eine Spritze sein.

5.3.10 Niitzlichkeit

Die Broschiire wird insgesamt als hilfreich erachtet und weckt Interesse an der Lektiire. Wenn Sie im
Wartezimmer des Gynakologen liegen wiirde oder wenn sie personlich tiberreicht wird, wiirden die
Meisten sie auch lesen.

U. a., weil man nach Lektlire der Broschiire auch schon vorinformiert ist, kann diese das Arzt-Patienten-
Gesprach konstruktiv unterstitzen.

Die Broschiire kann trotz ihres relativen Umfangs nur als Erstinformation dienen. Dementsprechend
wird es als hilfreich empfunden, dass es auf der vorletzten Seite Links zu weiterfihrenden Informations-
quellen gibt.
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Und hinten auf der letzten Seite sind ja noch mal ein paar Links gesetzt, wo man sich Beratung holen
kann, wenn man nicht weif3, wie man sich verhalten soll. Also hat dann praktisch den Horizont noch mal
erweitert.

Das fand ich tatséichlich sehr gut, weil man hier auch noch auf jemanden zugehen kann, wenn man halt
Hilfe braucht. Also diese Unterstiitzungsangebote fand ich gut.

Darlber hinaus wird vereinzelt jedoch auch ein weiterfiihrender persénlicher Kontakt fiir sinnvoll erach-
tet.

Aber gibt es nicht auch Telefonnummern fiir irgendwelche Krisendienste? [...] ich glaube, dann brauche
ich lieber eine Telefonnummer, um dann wenigstens irgendwie menschlichen Kontakt zu haben.

5.3.11 Hilfe bei konkreter Entscheidung

Die Broschiire wird insgesamt als hilfreich angesehen, um sich erstmalig mit dem Thema zu beschafti-
gen.

Ja, ich denke mal die Entscheidung kann so ein Flyer einem auch nicht abnehmen. Aber sie kann schon
ein bisschen unterstiitzen, dass man sich liber einige Sachen Gedanken macht.

Also ich finde die Broschiire sehr hilfreich, um sich mit dem Thema auseinanderzusetzen.

Welche die moéglichen Auswirkungen, wenn man sich fir ein Kind mit Trisomie 21 entscheidet, sind,
werden in der Broschiire anschaulich beschrieben und kénnen zumindest einen ersten Denkanstof3 fir
den moglichen Fall einer Verdachtsdiagnose bieten.

Ja, ich denke mal die Entscheidung kann so ein Flyer einem auch nicht abnehmen. Aber sie kann schon
ein bisschen unterstiitzen, dass man sich liber einige Sachen Gedanken macht.

Die Broschiire macht deutlich, dass es sich bei der Entscheidung fiir/gegen einen Test um eine individu-
elle Entscheidung der Frau handelt.

Und dass die Entscheidung von den Arzten akzeptiert werden muss. Das fand ich auch nochmal gut, dass
das drinsteht, dass man wirklich die freie Wahl hat und sich dazu nicht drdngen lassen muss.

Ein Test auf Trisomie 21 ist z. B. nicht unbedingt erforderlich, wenn man im Vorfeld schon die Entschei-
dung getroffen hat, ein Kind mit diesem genetischen Defekt zu behalten. Auf diese Problematik wird auf
Seite S. 16 eingegangen. Die Trisomien 18 und 13 haben jedoch gravierendere Auswirkungen auf das un-
geborene Kind und kdnnen eine andere Entscheidung nach sich ziehen. Dass man sich vor diesem Hin-
tergrund auch nur die Ergebnisse zu den Trisomien 13 und 18 mitteilen lassen kann (S. 10), wird ggf.
Uberlesen.

Also das hatte meine Arztin dann auch gefragt: ,,Na was wiirde es denn fiir sie ausmachen, wenn das
Kind eine Behinderung hdtte? Wiirden sie es denn behalten oder wiirde es dann was an ihrer Entschei-
dung dndern?” Da meinte ich: , Ich wiirde es trotzdem behalten”. Dann meinte sie, dann brauche ich so
einen Test halt auch nicht machen. Aber mir war gar nicht klar, wie schlimm halt diese anderen Triso-
mien sein kénnten, oder wie hoch die Wahrscheinlichkeiten sind. Ich dachte, die wéren auch viel gerin-
ger.

Es wird vermittelt, dass kein Test 100 % zuverldssig ist und dass im Falle eines positiven Testergebnisses
weitere Untersuchungen erforderlich sind.
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Nicht jedem ist jedoch klar, wann und ob man sich fiir den Test entscheiden sollte (wird wohl {iberlesen,
weil Broschiire so lang).

Ja, wann ich mich dafiir entscheide, habe ich nicht so ganz verstanden. Ist das schon sozusagen eine all-
gemeine Form der Untersuchung? Also gehért die sozusagen wieder der Allgemeinheit oder ist das jetzt
was fiir den Beratungsraum/ das war mir nicht so gut klar.

Man hat nur drei Tage Zeit bis zur Entscheidung: S. 16 wird falsch verstanden: Minimum-Bedenkzeit ist 3
Tage, generell ist zeitlicher Ablauf vielen unklar.

Ach so, dass mit den drei Tagen. Ich wusste auch gar nicht, dass man nur drei Tage fiir die Entscheidung
hat. [...] Davon wusste ich gar nichts. Da finde ich drei Tage auch recht kurz, ehrlich gesagt. In drei Tagen
dann, wenn ich tiberlege, meine Arztin hat mich nicht einmal krankgeschrieben, nichts und wie soll ich in
den drei Tagen noch nebenbei eine andere Familie kennenlernen, zur Arbeit gehen. Also wie soll denn das
funktionieren? Das stelle ich mir schwer vor.

5.3.12 Ubergabe

Ahnlich wie beim Flyer wird allgemein der Wunsch ge3uRert, dass die Broschiire méglichst friihzeitig
Gbergeben wird.

Weil, man hat nicht so lange Zeit fiir diese Untersuchungen.

Die Ubergabe wird fast einstimmig vom Arzt gewiinscht. Eine persénliche Ubergabe wird angesichts des
sensiblen Themas positiver bewertet als eine Auslage in der Praxis.
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6 Ergebnisse der Experteninterviews

6.1 Gesamteindruck der beiden Broschiiren

Ahnlich wie bei den Paaren ist auch der Eindruck der Experten iiberwiegend positiv. Dass sowohl ein
Kurzflyer als auch eine langere Broschiire existiert, wird von allen Experten als sinnvoll erachtet. So ha-
ben Frauen/Paare die Méglichkeit, sich einen kurzen Uberblick tiber relevante Themen mit Hilfe des Fly-
ers zu verschaffen. Die Broschiire kann anschlieBend genutzt werden, um vertiefende Informationen
zum NIPT zu erhalten, insbesondere wenn ein konkreter Anlass, ein Verdachtsmoment besteht. Insbe-
sondere die Broschiire wird bei den Gynakologen als Arbeitserleichterung gesehen. Durch das Lesen des
Flyers wird aulRerdem vermutet, dass die eventuell abschreckende Wirkung der langeren Broschiire ab-
gemildert werden konnte.

Finde ich toll und absolut sinnvoll und notwendig. [G]

Das finde ich sehr gut, weil das die Arbeit erleichtert und die Patienten dann zuhause ganz in Ruhe das
mal lesen kénnen, weil die immer sehr aufgeregt sind, gerade wenn man friih schwanger ist. Dann hat
man viele Sachen im Kopf und deshalb denke ich mal, ist das eine schéne, gute Sache. [G]

Ja, ich glaube, ich finde das ganz gut, so eben den Flyer, um sich mal irgendwie einen Uberblick zu ver-
schaffen. Und dass man halt vielleicht die Broschiire dann wirklich an die Frauen weitergibt, die sich halt
aufgrund vielleicht dieser Informationen dann wirklich diesen Test vorstellen kénnen. Und es dann eben
noch mal vertiefen. [H]

Das finde ich eine gute Idee, weil der Flyer in kiirzerer Form informiert und fiir die Leute, die nicht viel le-
sen wollen, erstmal ausreicht, um so ein Grundinteresse zu wecken. Und wer das Interesse entwickelt,
denke ich, wird dann auch die Broschiire lesen. Aber eine grofSe Broschiire schreckt manche vielleicht
auch ab. [H]

Das finde ich prinzipiell eine gute Idee, weil ich glaube, dass man manche, wir nennen es bei uns Klientin-
nen und Klienten, abschreckt mit Text, also Broschiiren mit viel Text. Also finde ich das gut, nochmal in
knapper Weise zusammenzufassen. Und hier werden ja auch nochmal andere prénataldiagnostische Ver-
fahren ganz kurz sozusagen erldutert. [B]

QHarktforschung
e opp




6.2 Bewertung des Flyers zur Pranataldiagnostik

6.2.1 Vermittelte Informationen

Die Beschreibung der einzelnen Tests wird einhellig als ausfiihrlich und verstiandlich bewertet. Uberfliis-
sige Informationen werden nicht beméangelt.

Ich glaube, es ist laientauglich. Also so, dass wirklich jeder das verstehen kann. Und ich glaube, es sind
die Informationen vorhanden, die man grundsdtzlich mal braucht. [H]

Ich finde sie [die Tests] fiir sich (...) in etwa gleicher Lénge auch verstdndlich. (...) [B]

Finde ich gut, ich finde es grundsdtzlich sehr ausfiihrlich. Ich als Arzt, ich finde es super und kann es auch

super verstehen. Es werden nicht alle bis zu Ende lesen, aus Erfahrung, und es werden auch nicht alle ver-
stehen, aber ich finde es gut zusammengefasst, gut ausgedriickt und auch lberschaubar. Noch kiirzer ist
wahrscheinlich schwierig. [G]

Auch die Reihenfolge der Tests wird groBtenteils als korrekt empfunden.
Das ist ja, das ist ja letztlich auch die, die normale oder géngige Reihenfolge, ja. [B]
Ja, die [Reihenfolge] ist korrekt dargestellt. [H]

Es gibt jedoch von zwei Experten Kritik bzw. Verbesserungsvorschlage. Beide merkten an, dass der NIPT
bereits vor dem ETS durchgefiihrt werden kann.

Eigentlich kann man den Prinataltest ja vor dem Ersttrimester-Screening machen. Von der Zeit her ist
der schon ab der neunten Woche méglich und den, das Ersttrimester-Screening ist ja von zehn bis 14.
Also, ja, es ist eigentlich ein enger Zeitraum. Eigentlich ist es egal, wenn Sie so wollen. Die Patienten
kommen ja so ungeféhr, also ich versuche denen immer so in der zehnten Schwangerschaftswoche alles
zu erkldren, was an Mdglichkeiten besteht. Und dann haben wir ja den Zeitraum erreicht. Dann ist es
egal, ob nun das als Erstes oder als Zweites steht. [G]

Und selbst das Ersttrimester-Screening ist aber eigentlich ein bisschen spdter. Eigentlich miisste das /
Also das macht man in der neunten Woche und das ja erst ein bisschen spdter. Also wenn, dann vielleicht
dieses hier. Dass man dieses (Anmerkung: den NIPT) an erster Stelle setzt.

Die Angabe, dass Frauen ein ,,Recht auf Nichtwissen” haben, wurde von einigen positiv hervorgehoben.

Das fand ich halt auch ganz schén, dass das da drinsteht. Dass da einfach klar ist, es ist eine individuelle
Entscheidung. [H]

Und was ich auch gut finde ist, dass darauf hingewiesen wird, dass natiirlich keiner das machen MUSS.
Dass es also eine ganz freiwillige Angelegenheit ist. [G]

Was ich gut finde ist, dass zumindest die Frage: ,Muss ich die Untersuchung wahrnehmen?“, also das
Recht auf Nichtwissen thematisiert ist. [B]

Bezliglich der Formulierung wurde von einem Gynakologen und einem Vertreter einer Beratungsstelle
der Vorschlag gedulert, die Formulierung ,Ihr Recht auf Nichtwissen ist so wichtig, dass Sie niemand zu
einer Untersuchung drangen sollte” in ,,... dass Sie niemand zu einer Untersuchung drangen darf” gedn-
dert werden sollte.
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Dann hier ,lhr Recht auf Nichtwissen” ist wichtig, dass sie niemand zu einer Untersuchung drdngen
sollte, wiirde ich auch noch schdrfer formulieren. Ich wiirde sagen, dass sie niemand zu einer Untersu-
chung dringen darf, wiirde ich sagen. [G]

Also da ist mir nichts aufgefallen. Ich habe hier, glaube ich, eine Anmerkung gemacht, ihr Recht auf
Nichtwissen ist so wichtig, dass sie niemand zu einer Untersuchung dréngen darf. [B]

6.2.2 Fehlerhafte Informationen

Der GroRteil der befragten Gyndkologen, Mitarbeiter in Beratungsstellen und Hebammen/Entbindungs-
helfer konnte keine fehlerhaften Informationen im Flyer feststellen. Das der NIPT bereits ab der 9.
Schwangerschaftswoche angeboten werden kann, ist allerdings fiir einen Gynakologen falsch. Ein ande-
rer Gynakologe ist sich dessen zumindest nicht sicher.

Neunte Schwangerschaft ist falsch. Ich habe nédmlich eine tatsdchlich in der neun plus vier besprochen,
abgeschickt, hingeschickt. Das Labor hat alles abgelehnt, habe ich gesagt: Erst ab zehn plus null. Ich weif3
jetzt nicht, ob das nur eine generelle Vorgabe ist oder ob der Test vorher zu ungenau ist. Die haben mir
auf jeden Fall gesagt: Miissen Sie nochmal machen. [G]

Dann, ich hatte mich ein bisschen gewundert, ist das wirklich dieser nichtinvasive Préinataltest? Ich habe
gelernt, dass der erst ab der elften Schwangerschaftswoche sinnvoll ist. Hier steht neunte. [G]

6.2.3 Vermisste Informationen

Grundsatzlich wurden keine elementaren Informationen hinsichtlich der im Flyer beschriebenen Tests
vermisst. Es gab nur vereinzelte Verbesserungsvorschldge, die nachfolgend aufgelistet sind:

Eine Hebamme wiinschte sich Einheitlichkeit bei der Angabe der Fachbegriffe. Sie schldgt vor, entweder
hinter alle Fachbegriffe den medizinischen Fachbegriff aufzufiihren oder ganzlich darauf zu verzichten.

Und zwar wird manchmal eine Krankheit, in Klammern mit dem Fachbegriff beschrieben, was gut ist, um
nochmal, wenn man sich genauer informieren will, das nochmal nachzuschlagen. Bei manchen wird das
gemacht und bei manchen nicht.

Zudem wird angeregt, bereits im Flyer Aussagen zur Genauigkeit und Zuverldssigkeit der einzelnen Test-
verfahren zu machen.

Mir fehlen manchmal so kurze Bemerkungen, wie genau die Untersuchungen sind, also mit wie viel Pro-
zent die eine Sicherheit auch geben kénnen. Dass man einfach schnell einschétzen kann, okay ist das ein
Test, der eine hohe Sicherheit oder eine hohe Wahrscheinlichkeit hat, dass das Ergebnis sicher ist. Oder
sind es nur siebzig Prozent oder sechzig? Einfach, um schnell einschdtzen zu kénnen, das hat eine hohe
Aussagekraft oder nicht so sehr. [H]

Ein Gyndkologe wies darauf hin, dass beim Ersttrimester-Screening nicht immer Blut abgenommen wer-
den muss, sondern oft nur eine Ultraschalluntersuchung durchgefiihrt wird. Dies sollte in der Kurzbro-
schiire klarer herausgestellt werden.

Ja, eigentlich Ersttrimester-Screening, was mir auffdllt, ist beim Ersttrimester-Screening, dass die Patien-
ten nicht immer eine Blutentnahme zusdtzlich machen lassen, sondern oft nur den Ultraschall. Weil das
eine Frage des Geldes ist. Weil hier steht ,und.” [G]

Einer der befragten Gynadkologen sprach sich dafiir aus, die Chorionzottenbiopsie als Extrapunkt aufzu-
fihren und ausfiihrlicher zu beschreiben.
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Die Chorionzottenbiopsie // ist, finde ich, schon ein Extrapunkt. Die wird ja hier nebenbei nochmal bei der
Fruchtwasseruntersuchung erwdhnt. Aber so selten ist die auch nicht. Seltener werden statt Fruchtwas-
sergewebe vom Mutterkuchen, diese Untersuchungen Chorionzottenbiopsie genannt. Das wird zu sehr
kurz abgehandelt. [G]

Zwei Gynakologen befanden, dass klarer herausgestellt werden sollte, dass die Erstberatung bei einem
Gynakologen stattfindet und diese wichtiger sei als die Beratung bei Schwangerschaftsberatungsstellen.
Insofern kann die Formulierung ,Schwangerschaftsberatungstellen bieten kostenlose Unterstiitzung an”
als irreflihrend empfunden werden.

Was mir aufgefallen ist in dem Zusammenhang, dass hier die Beratung so ein bisschen nur auf die
Schwangerschaftsberatungsstellen reduziert ist. Eigentlich ist die Erstberatung die wichtigere. Dass die
hier vor Ort, also beim Gyndkologen erfolgt und die Schwangerschaftsberatungsstellen dann eine zusditz-
liche Option sind. [G]

Und dann hatte ich noch/ , Eine Antwort zu finden ist oft nicht einfach. Schwangerschaftsberatungsstel-
len bieten kostenlos Unterstiitzung an.” Das hat mich ein bisschen verwirrt, weil die Beratung erfolgt ja
auch durch uns Arzte. Das hért sich so an, als ob man dann da nochmal hingehen soll. Und was ist eine

Schwangerschaftsberatungsstelle? [G]

Zwei Gynakologen sind der Meinung, dass deutlicher auf die Kosten der vorgeburtlichen Untersuchun-
gen hingewiesen werden soll. Dass das Ersttrimester-Screening keine Kassenleistung ist, wird im Flyer
zwar erwahnt, offensichtlich aber teilweise Gberlesen.

Die Finanzen fehlen. [G]

Ich hdtte noch ein paar Sachen betont, zum Beispiel, dass das Ersttrimester-Screening nicht von den
Krankenkassen bezahlt wird. Finde ich wichtig, weil viele das eigentlich haben méchten. [G]

Eine Hebamme duRerte den Vorschlag, im Flyer Tipps fiir Schwangere hinsichtlich der Erndhrung aufzu-
fihren.

Miissten sie da nicht stehen? Aber die Frauen suchen immer: Was soll ich essen? Was soll ich nicht es-
sen? Welche Vitamine muss ich nehmen drei Monate vorher? [H]

Die Erganzung von humangenetischen Beratungsstellen erachtete eine Hebamme als sinnvoll.

Was ich da mir noch gewiinscht hdtte, dass die humangenetischen Beratungsstellen erwéhnt werden.
Weil die ja nochmal mehr ins Detail gehen und auch gucken, fiir die jeweiligen Eltern, wie hoch ist die
Wahrscheinlichkeit mit den Familiengeschichten, mit gegebenenfalls Erkrankungen, die es schon in der
Familie gibt. [H]

Der Mitarbeiter einer Beratungsstelle wiinschte sich einen Hinweis im Flyer, dass Gynakologen bzw.
Hebammen zur generellen Schwangerschaftsberatung hinzugezogen werden sollten.

Aber was mir eben fehlt, sind, hier steht dann ,,wo finde ich weitere Informationen?”[...] Also dass man
zum Beispiel sagt, gehen Sie zu ihrer, sprechen Sie dariiber mit Ihrer Hebamme. Sprechen Sie dariiber mit
dem Gyndkologen. Die Frage ist, inwieweit hat der Gynéikologe Zeit, dariiber zu informieren. Das heifst,
wo kann ich tatsdchlich Empfehlungen bekommen oder aber, wenn ich in dieser Situation bin, dass ich
nicht klar weif3, habe ich einen auffdlligen Befund, was mache ich mit diesem auffdlligen Befund? |[...]
Und diese ganzen Internetgeschichten sind eine gute und schéne Sache, aber am besten ist es, wenn man
einen persénlichen Ansprechpartner hat. Und das fehlt hier eindeutig. [B]
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6.2.4 Verstandlichkeit

Alle Experten empfinden den Flyer als verstandlich aufbereitet. Potentielle Verstandnisprobleme wer-
den nur vereinzelt gesehen.

Nein, es wird ja alles immer in einfachen Worten erkldrt, ne? Es sind die Fachausdriicke dann in Klam-
mern, sodass man das auch irgendwie nachvollziehen kann. [H]

Nein, wiirde ich gar nicht sagen, dass die umstdndlich formuliert sind, aber (...) (bldttert) es wird einfach/
ich finde es super als Arztin. [G]

Was mir an dem Flyer aufgefallen ist, also grundsdtzlich sind ja beide Medien in, sagen wir mal, ver-
stdndlicher Sprache gehalten. [B]

Ein Gyndkologe merkte an, dass der Begriff , Trisomie“ nicht flr alle verstandlich sei.

Was mir aufgefallen ist, hier wird immer iiber Trisomien gesprochen. Damit kann der normale Durch-
schnittsblirger oder, oder die Schwangere nicht so richtig viel anfangen. Das kann man natiirlich aber in
so einem Flyer ganz schlecht unterbringen. [G]

Eine Hebamme schlug vor, den Text stellenweise in Stichpunkten statt einem FlieStext aufzubereiten.
Dann ware der Flyer fiir Frauen aus allen sozialen Schichten verstandlich.

Ich glaube, dass es manchmal besser widire, dass nicht alles in einem FliefStext zu schreiben, sondern be-
stimmte Dinge in Stichpunkten, also einfach der Ubersichtlichkeit halber, dass das besser/ also einfach
ein besseres Layout sozusagen, dass das ein bisschen einfacher zu erfassen ist. Dass es wirklich Schwan-
gere aller Sozialschichten sozusagen auch verstehen. Obwohl ich fand, das war eine relativ einfache
Sprache. Genau. Aber ich/ bei manchen Frauen ist ja schon, dass alleine wirklich so ein bestimmter Flief3-
text/ das sie abschreckt. Und ich glaube, manches kénnte man in Stichpunkten machen. [H]

6.2.5 Layout

Das Format des Flyers gefallt, insbesondere die handliche GréRe. Die Darreichung als Print-Broschiire ist
angemessen.

Na gut, weil das gut mitzugeben ist. Die kénnen das knicken, man kann es in den Mutterpass reinpacken
oder nochmal knicken. Und das ist nicht so voluminds. Von daher ist das ja fiir die Erstsituation ein gutes
Format und ansprechend. [G]

Also grundsdtzlich bin ich dafiir, ja. Das hat man schnell mal in der Tasche. [B]

Und ich finde es, glaube ich, auch grundsditzlich gut, dass man dann irgendwas Schriftliches in der Hand
hat, ne? Weil so Gesprdche oder Aufkldrungsgespréche, wenn die womdéglich sogar schon mit einem Ver-
dachtsmoment irgendwie/ in so einem Verdachtsmoment passieren dann, glaube ich/ vergisst man ein-
fach auch vieles wieder. Also ich glaube, es ist gut, dass noch mal mit nach Hause nehmen zu kénnen, um
wirklich nachlesen zu kénnen. [H]
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6.2.5.1 Bilder

Die comichafte Aufmachung der Bilder polarisiert: Fiir manche sind die Abbildungen zu kindisch bzw. der
Thematik unangemessen. Andere bewerten es als angemessen, da es die ernste Thematik aus ihrer Sicht
auflockert.

Ansonsten stehe ich — ich sage ja personlich meine Meinung - stehe ich ja nicht auf Comic und das ist ja
so eher ein bisschen comicesque, oder wie man es nennt. [G]

Nicht modern genug, es sieht aus wie ein Comic [...] [G]
Also ich finde es gut, weil es nicht so liberladen ist und trotzdem die Bilder so ein bisschen auflockern. [B]
Finde ich auch ganz neckisch hier mit den Zeichnungen. Das lockert das so ein bisschen auf [G]

Fir einige wird nicht deutlich, dass die abgebildete Frau auf dem Titelblatt schwanger ist. Ein Gynako-
loge merkt in diesem Zusammenhang an, dass es jedoch schwierig ist, eine Schwangerschaft im friihen
Stadium deutlich abzubilden.

Was mir aufgefallen ist, wenn das hier das Ersttrimester-Screening illustrieren soll, da hat ja eine Frau
noch gar nicht so einen schwangeren Bauch. Aber auf der anderen Seite soll ja eine Schwangerschaft ver-
deutlicht werden. Also da war ich so hin- und hergerissen, weil da wird jede, die das dann eben be-
kommt, in der zehnten bis vierzehnten Schwangerschaftswoche wohl schlecht so ein bisschen gucken und
sagen: ,,Oh ich habe ja doch noch gar nicht so einen Bauch.” Aber ich finde das kann man vernachldssi-

gen. [B]

Ja, auch nicht schlecht. Man sieht den Bauch nicht so doll, aber es ist angedeutet, dass sie schwanger ist,
ja, weil es eigentlich ja um die erste Zeit geht. Da hat man noch kein Béuchlein, was man zeigen kann.

[G]
6.2.6 Titelblatt

Die meisten Experten bewerten das Deckblatt des Flyers als wenig ansprechend und dufRern Kritik. Das
Fehlen der FiiRe wird hauptsachlich negativ angemerkt.

Na gut, aufBer dass der Frau jetzt die Beine fehlen, fdllt mir gerade so auf. [H]
Vielleicht sieht die Frau ein bisschen zu wenig hoffnungsvoll aus. [B]

Nicht modern genug, es sieht aus wie ein Comic und die Frau hat keine Fiifse und ich weifs auch nicht, was
die braunen Sachen da neben ihr sind? Ach so, das sind die, die Aufsteller der Pfeile. Nein, also die finde
ich nicht ansprechend [...] [G]

Ich finde, die Frau sieht nicht wirklich schwanger aus, sondern mehr als hétte sie eine Schiirze um. [H]

Die Symbolik des Deckblatts mit Wolke und Pfeilen wird hingegen positiv bewertet. Die Bedeutung der
Abbildung ist fur die Experten klar.

Ganz schén finde ich dargestellt eben die Stimmungslage, obwohl man ja eigentlich auch noch in diese
Gedankenwolke etwas reinmachen kénnte, so wie Fragenzeichen oder so, dass sie eben nicht weifs, wel-
chen Weg sie gehen soll. [H]

Ansonsten, so der Sinn, rechts, links, die Symbolik darin finde ich schon sehr gut. [H]
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Ja, die finde ich eigentlich ansprechend, weil die Frau ja denkt: Was ist denn das eigentlich? Und darum
geht es ja auch: Was ist es? Worliber wird, oder (iber was werde ich da angesprochen? [G]

Klar, ich verstehe das Bild. Die Denkwolke und dann ein griiner und roter Pfeil oder auch die Symbolik
rechts-links heifst: ,,Ich bin an einer Weggabelung, ich muss mich entscheiden. Mach ich dies oder mach
ich das?“. Klar. Das ist versténdlich. [B]

6.2.7 Niitzlichkeit

Fast alle Experten finden den Flyer in ihrem Alltag nitzlich und wiirden diese auch an Frauen/ Paare wei-
tergeben.

[...] kénnte ich den guten Gewissens weitergeben so. Weil ich finde, dass er nicht einseitig ist, sondern
eben schon auch Mdéglichkeiten beleuchtet. [H]

Ja, hundert prozentig wiirde ich mich freuen, so einen Flyer zu haben. [G]

Nicht verwendet werden wiirde der Flyer von einer Beratungsstelle, die bereits einen Informationsflyer
der Bundeszentrale fiir gesundheitliche Aufklarung (BZgA) nutzt. Eine Mitarbeiterin in einer anderen Be-
ratungsstelle empfindet den Flyer als zu verunsichernd und wiirde diesen deswegen nicht nutzen.

Und zwar, es wirkt eher verunsichert. Also ja, es gibt Informationen, was sozusagen alles an Mdéglichkei-
ten besteht, aber nichtsdestotrotz bleibt so ein, so ein diffuses Wissen zuriick, dass ich auf jeden Fall zu-
mindest mit diesem Flyer nicht arbeiten wiirde [B]

An die Frauen/Paare wiirden die Experten den Flyer so frih wie moglich geben (zum Zeitpunkt der
Schwangerschaftsfeststellung und dann gemeinsam mit Mutterpass), um der Frau/dem Paar maoglichst
viel Zeit zur eventuellen Entscheidungsfindung einzurdumen.

Das sind ja alles Screenings, die doch eigentlich vorgesehen sind in der Friihschwangerschaft, also im
Grunde, ja, miisste man das sehr friih machen, eigentlich sozusagen bei der ersten/ also bei der Feststel-
lung der Schwangerschaft, beziehungsweise/ ja, im Grunde bei der Feststellung. [H]

Und wie gesagt, wiirde ich mir wiinschen, dass es so verteilt wird, dass das mit dem Mutterpass mit aus-
gegeben wird. Weil manche Frauen wirklich sagen: ,,Oh, das habe ich gar nicht gewusst, jetzt ist es zu
spdt dafiir.“ [H]

Ich mache das grundsdtzlich, wie ich vorhin schon angesprochen habe, so um die zehnte Schwanger-
schaftswoche, wenn wir wissen, dass die Schwangerschaft in Ordnung ist soweit. Und das Risiko, dass es
noch eine Fehlgeburt gibt, kann man ja nie ausschliefSen. Aber dass man dann sich damit beschdftigt:
was miissen wir denn alles machen im Rahmen der Mutterschaftsvorsorge? [G]

Dann wiirde ich den in dem Moment, wo die Schwangerschaft festgestellt wurde, wiirde ich ihn als ein
Informationsmaterial mitgeben, mit dem Sie sich vertraut machen kénnen und zwar ganz neutral, unab-
hdngig davon — es geht ja dann sowieso, gerade, wenn Sie den Mutterpass bekommen haben — ohne
jetzt irgendwie Unsicherheit zu schiiren oder dass ein Verdachtsmoment besteht. Also auch so was
wiirde ich Ihnen mitgeben, auch wenn es einen unauffilligen Befund gibt. [B]
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6.2.8 Sonstige Hinweise

Eine Hebamme weist darauf hin, dass die Verwendung des Begriffs ,,Behinderung” ersetzt werden sollte.
Stattdessen kdnnte das Wort ,, Einschrankung” verwendet werden.

Zum Beispiel, dass es ganz oft das Wort Behinderung gibt, ich glaube, dass das manche stéren kénnte.
Ich wiirde weniger von Behinderung reden, weil dann haben wir immer gleich so ethische Diskussionen.
Ich wiirde eher von einer Einschrénkung reden.
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6.3 Bewertung der Langbroschiire zum Nicht invasivem Pranataltest
(NIPT)

6.3.1 Ersteindruck

Die Experten haben grundsatzlich einen positiven Eindruck von der Langbroschiire. Die Inhalte sind fiir
sie verstandlich und Gbersichtlich dargestellt.

Die Zielrichtung, die Wortwahl ist hervorragend, das zu umreifen, um was es hier geht und ruhig noch-
mal so ein bisschen auf das Down-Syndrom mit seinen vielen Facetten. [G]

Also ich denke, insgesamt ist das schon eine gelungene Angelegenheit. Da hat sich jemand wirklich Ge-
danken gemacht und hat es nicht aus drztlicher Sicht gesehen. [G]

Also, wie wird das hier in dieser/ Ist alles gekldrt. Also das ist ganz schon, finde ich. [H]

Ich finde sie auch wieder relativ neutral. Aufklédrend in beide Richtungen. Ich habe mich auch sehr ge-
freut, dieses Recht auf Nichtwissen hier erwéhnt zu finden. Ich glaube, das ist/ das finde ich wichtig. [H]

Vereinzelt wurde geduRert, dass die Langbroschiire Unsicherheit bei Frauen/Paaren hinsichtlich der Er-
gebnisse des NIPT bewirken kann, insbesondere weil dieser sehr zuverlassig ist, aber dennoch ausfiihr-
lich auf mogliche Fehler hingewiesen wird.

Der NIPT ist ja eigentlich eine, eine Blutuntersuchung, die relativ klar und genau Aussagen dariiber trifft,
bekomme ich ein Kind mit einer Trisomie? Ja oder nein? Liegt bei 99,5 Prozent. Hier wird aber dann wie-
der darauf hingewiesen, dass also, na ja, wie soll man sagen, dass da so eine Verunsicherung auftritt.
,Ja, das kann, aber es gibt dann doch noch diese Wahrscheinlichkeit von fiinf Prozent, dass es eben/ Ja,
aber das habe ich ja bei jeder anderen medizinischen Untersuchung auch. [B]

6.3.2 Vermittelte Informationen

GroRtenteils beantwortet die Langbroschiire die dringendsten Fragen, die Frauen/Paare an die befrag-
ten Experten haben. Die enthaltenen Informationen werden nicht als Gberflissig gesehen.

Also ich fand, als ich das fertig gelesen habe, habe ich gedacht, das ist gut gemacht. [G]

Das ist ja so die héufigste Frage, wie kann eine Trisomie festgestellt werden? Und da, finde ich, ist es
schon gut, dass man erst mal diesen Test machen kann. Es ist gut erklért, was gibt es fiir Trisomien. [H]

Dass in der Langbroschiire das Recht auf Nichtwissen nochmals angesprochen wird, bewerten die Exper-
ten als positiv. Dieser Abschnitt wird als wichtig empfunden. Dass Frauen ein Recht auf Nichtwissen ha-
ben, wird aus Sicht der Experten in einer ausreichenden Deutlichkeit betont.

Irgendwie zum Beispiel, also ich finde es eigentlich auch ganz gut, weil durch diese ganze mediale Be-
schdftigung damit sind ja viele verunsichert und ich glaube in der Schwangerschaft neigt man ja wahr-
scheinlich eh eher dazu, zu viel vielleicht auch zu machen. Und deswegen finde ich das eigentlich auch
ganz gut, dass es ein bisschen beruhigt auch, oder nicht so suggeriert, das ist was, was man unbedingt
machen muss. [B]

Ja, das wird ja mehrfach wiederholt - nicht andauernd - es wird mehrfach wiederholt. Und das finde ich
auch ganz wichtig, weil man das in einer Praxis auch so machen muss, dass die Frauen nicht unter Druck
geraten und denken: ,,Oh Gott, jetzt habe ich eine Broschiire.” [G]
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Ich habe mich auch sehr gefreut, dieses Recht auf Nichtwissen hier erwéhnt zu finden. Ich glaube, das ist/
das finde ich wichtig. [H]

Analog zu der Formulierung in der Kurzbroschiire schlug der Mitarbeiter einer Beratungsstelle vor, auf
S. 4 das Recht auf Nichtwissen scharfer und nicht im Konjunktiv zu formulieren.

Gut, jetzt kommt noch einmal unter der Rubrik auf Seite 4: ,,Ja oder nein.”, ,,Sind freiwillig, das heifst sie
kénnen jederzeit ohne besondere ab.”. Recht auf Nichtwissen wird erwdhnt, ,Drédngen sollte”, da wiirde
ich wieder, das ist ja analog (unv. stottern), da wiirde ich wieder schérfer formulieren. Weil wir ja auch
dort, sagen wir einmal, in einen grofsen Unsicherheitsbereich bei Schwangeren hineingrétschen mit die-
ser Untersuchung, mit diesem Angebot. Und auch da kénnen Paare natiirlich sehr unterschiedlicher Mei-
nung sein. [B]

Des Weiteren wurde positiv angemerkt, dass weitere Informationsstellen in der Langbroschiire angege-
ben wurden.

Sonst fand ich es gut, auch die weiteren Informationen. Also wo die Leute so im Netz verldssliche Hilfe
finden, finde ich auch gut. [B]

Nein, das finde ich gut gemacht, auch hier mit diesen Piinktchen bei: Wo kénnen sie sich hinwenden. [G]
6.3.3 Vermisste Informationen

Auch in der Langbroschiire waren einige Experten der Meinung, dass die Kosten einer Durchfihrung des
NIPT erganzt werden.

Nein, die brennendste Frage ist, muss ich den bezahlen oder nicht? Das ist die brennendste Frage. [G]

Wissen wir ja alle noch nicht. Na ja, da miisste die Patientin jetzt erst einmal als Eigenleistung ein Ersttri-
mester-Screening machen und dann miisste der Prdnataldiagnostiker ja den Verdacht im Ersttrimester-
Screening éufSern. Oder, ich weif$ nicht, ob die Krankenkassen es dann anerkennen, wenn familiér Triso-
mien aufgetreten sind oder beziehungsweise, ob sie dann sagen, ab einem bestimmten Risikoalter. Das
ist immer die Frage, was dann die Krankenkasse als Definition nimmt, wenn die Wahrscheinlichkeit er-
héht ist, da bin ich gespannt. [G]

Na vielleicht in der Rubrik, wann es iibernommen wird und dass aber natiirlich von den Anbietern unter-
schiedliche Pakete angeboten werden, die dann aber ebenso, wie das Ersttrimester-Screening Eigenleis-
tungen sind. Also dass es zwei unterschiedliche/ dass es einmal ein Dienstleistungsangebot, sage ich mal
so, es ist ja im Endeffekt ein Dienstleistungsangebot, weil es ja von vielen Frauen genutzt wird, tatséch-
lich, um rauszufinden schon friih, was es wird. [G]

Was steht nicht drin, so nach dem Motto. Aber hier, die Kostenfrage ist ja immer eine ganz héufige. [H]

Ein Gyndkologe sagte aus, dass er Informationen zu Monosomien in der Langbroschiire integrieren
wirde.

Ja, nein. Ja, hier wird es erkldirt, ne? Und hier fehlen mir aber die Monosomien. [G]

Der Mitarbeiter einer Beratungsstelle dufRerte den Vorschlag, dass die Langbroschiire angeben sollte,
von welchen Krankheiten ein Kind neben den aufgelisteten Trisomie-Formen sonst noch betroffen sein
kénnte. Ein Gynadkologe wiinschte sich die Angabe, dass vorgeburtliche Tests ungeborene Kinder auch
auf Stoffwechselerkrankungen hin untersuchen kénnen.
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Naja, das ist so ein bisschen/ Man schliefSt jetzt Trisomien aus, aber es gibt ja noch viele, viele Krankhei-
ten [...] Man hat ja nie die hundertprozentige Garantie, auch wenn man so einen Test macht, dass das
Kind nun gesund ist. [B]

Und was hier fehlt, auf Seite zehn - das war aber vorher schon mal irgendwo erléutert worden - dass

man mit diesen vorgeburtlichen Tests ja auch Stoffwechselstérungen, also nicht nur Trisomien testen
kénnte. Dann miissen die natiirlich auch mehr bezahlen, die Frauen, wenn sie da Mukoviszidose - oder
weifs ich, was alles méglich ist - testen lassen wollen. Und das steht jetzt hier [in der Langbroschiire] nicht
mehr drin. [G]

Die Vertreterin einer Beratungsstelle empfand die Darstellung des NIPT irrefihrend. Die Langbroschiire
wirde die Tatsache, dass der NIPT zwar nicht invasiv ist, eventuelle Folgeuntersuchungen allerdings in-
vasiv sind, nicht deutlich genug hervorstellen.

Da liegt da auch ein Stiick weit das, was ich als Liige in den Werbebroschiiren der Hersteller betrachten
wiirde oder als Unterlassung, dass so getan wird: ,,Mit einem kleinen harmlosen Test k6nnen Sie wissen,
ob Ihr Kind gesund ist.”. Aber der Rattenschwanz heifst eben doch: ,,Und damit kénnen invasive Untersu-
chungen vermieden werden.” Aber wenn man sich dann sozusagen mit dem Kleingedruckten beschdiftigt,
dann erféhrt man: Aha, aber wenn der Test doch auffdllig ist, dann muss zur Absicherung der eigentlich
zu vermeidende Test doch noch durchgefiihrt werden. Und dann ist man schon im Prozess drin, so dass
eigentlich die Zwickmdiihle fiir die Schwangere gréfSer geworden ist, als wenn sie von vorn herein sich
liberlegt hdtte: ,Nein. Diese geféhrliche Untersuchung lehne ich fiir mein Kind wéhrend der Schwanger-
schaft ab, kommt (iberhaupt nicht in die Tiite. Na gut, so ein kleiner harmloser nichtinvasiver Test, den
kénnen wir ja mal machen.”, aber das dicke Ende kommt sozusagen nach. [B]

Ein Gyndkologe merkte an, dass generelle Empfehlungen fiir schwangere Frauen (z. B. hinsichtlich Er-
nadhrung) der Langbroschiire hinzugefligt werden konnten.

Wenn man noch so eine Seite hat: Was kénnen sie denn sonst noch tun fiir ein gesundes Kind? Nochmal
auf Ernéhrung, auf Nichtrauchen hinweisen und solche Sachen, dass das auch wichtig ist. So ein Test, da
kommt nichts heraus, dann heifst es: Gut, wir haben jetzt kein Down-Syndrom. Aber ob damit alles gut
geht, das ist ja dann kein Garantieschein. Das darf man dann schon nochmal so ein bisschen, nicht zu
ausfiihrlich, aber, wenn da Platz ist. Damit mal der Blick auf die gesamte Schwangerschaft fdllt und auch
das Umfeld, der Alltag und was alles einen Einfluss auf die Schwangerschaft haben kann im positiven
Sinne. [G]

Drei Passagen bzw. Formulierungen in der Langbroschiire wurden von einzelnen Experten als Falschin-
formationen deklariert.

Zum einen empfand ein Gyndkologe die Formulierung, dass ein unauffalliges Testergebnis des NIPT eine
Fruchtwasseruntersuchung nicht mehr nétig machen wiirde, als falsch.

Weil hier wird ja geschrieben, auf Seite Elf, bei einem unauffélligen Testergebnis ist dann keine Frucht-
wasseruntersuchung mehr nétig. (...) Das glaube ich nicht, dass das so stimmt. Weil wenn diese drei
Trisomien abgekldrt sind, dann kann es ja sein, dass trotzdem noch was Anderes ist. Wenn jemand schon
auffdllig geworden ist im Ultraschall oder so. ne? Und dass man dann sagt: ,,Okay, jetzt haben wir das
schon mal abgeklért und jetzt brauchen wir keine Fruchtwasseruntersuchung®, das ist nicht schliissig fiir
mich. [G]
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Die Formulierung ,,drei Tage Bedenkzeit zwischen Testergebnis und Entscheidung” war nach Meinung
des Mitarbeiters einer Beratungsstelle und der einer Hebamme nicht korrekt.

So dann kommt der regelrechte Fehler: ,,Gesetzlich vorgeschriebene drei Tage Bedenkzeit zwischen Test-
ergebnis und Entscheidung.”. Das ist Unsinn. Es ist drei Tage Bedenkzeit zwischen Testergebnis und ei-
nem méglichen Schwangerschaftsabbruch, aber nicht zwischen Testergebnis und Entscheidung. Die Ent-
scheidung kann auch nach drei Wochen fallen oder so, ja. Die ist auch nicht an die Zwélf-Wochen-Frist
gebunden, weil wir hier von einer, hier kommen wir in den Bereich der Zumutbarkeitsregelung, und da-
rum ist es auch so dramatisch, dass wir hier in dem Bereich der Spétabtreibungen kommen. Die Abtrei-
bungen nach diesem Test miissen nicht in der Frist der zwélf Wochen erfolgen, sondern sie kénnen auch
noch weit dariiber hinaus, im Grunde genommen bis zu Geburt erfolgen, wenn die Frau irgendwann zu
dem Ergebnis kommt: , Die Fortfiihrung der Schwangerschaft ist fiir mich eine nicht zu bewdiltigende
Hiirde, die auf andere Weise nicht geregelt werden kann als durch einen Schwangerschaftsabbruch.”,
Dann hat sie also sehr wohl, im Grunde genommen, bis zum Einsetzen der Wehen das Recht auf einen
Schwangerschaftsabbruch. [B]

Ich bin der Meinung, dass man bis zum Ende der Schwangerschaft entscheiden kann, wenn Auffilligkei-
ten bei den Kindern sind. Weil ja auch, wenn der Test, wenn dieser NIPT gemacht wird und ich dann noch
erst die Fruchtwasserpunktion mache, das dauert ja alles. Und ich finde drei Tage, um sich zu entschei-
den, finde ich definitiv viel zu wenig. [H]

Zwei Vertreter von Schwangerschaftsberatungsstellen wiesen auf Fehler hinsichtlich der Beratungsform
von schwangeren Frauen hin.

Ja, also ich habe mich gefragt, welche Schwangerenberatungsstelle, darum geht es ja hier auf Seite fiinf
unten, tatsdchlich schriftliche Beratung macht? Also wir beraten persénlich oder auch telefonisch oder
die Leute schreiben uns eine E-Mail und wir, wenn es nicht anders geht, weil sie zum Beispiel es zu weit
hierher hat oder andere Griinde, sie sehr anonym bleiben méchte, dann auch per E-Mail. Aber heutzu-
tage schreibt doch keiner mehr einen Brief. Und man schreibt dann wieder einen Brief zuriick und das als
Beratungsangebot. Ich weif$ es nicht, ob es noch Kolleginnen gibt in anderen Stellen, die das tun. Also ich
finde das fehlt eher Online. [B]

Dann sind hier auch bestimmte Angaben nicht richtig. Und zwar steht hier ,,Sie werden dort persénlich,
schriftlich”, also , eine weitere Beratung zum Beispiel in einer Schwangerenberatungsstelle kann helfen.
Sie werden dort persénlich, schriftlich oder telefonisch beraten.” Zu so einem konkreten Fall wiirden wir
uns hiiten, dies schriftlich oder telefonisch zu machen. Wenn es um eine PND geht, also eine, um eine Be-
ratung im Kontext PND, dann wird dies immer persénlich erfolgen. Und das nicht einmal oder zweimal,
sondern in der Regel dreimal. Und die Frauen werden ja, oder die Paare werden ja dann auch zu uns ge-
schickt, um zu schauen, wie werden sie, wie werden sie mit der Entscheidung leben, fiir, gegen das Kind?
Was hat es fiir Konsequenzen, fiir Folgen? [B]

Die Langbroschiire wird im Allgemeinen als gut verstandlich bewertet. Prinzipiell werden keine Ver-
standnisprobleme vermutet.

Ich finde es [die Verstdndlichkeit] super. Ich finde es ganz toll, ich finde es echt gut. [G]

Dennoch kdénne die Broschiire aufgrund des Umfangs einigen Personen mit eher eingeschrankter Lese-
kompetenz eventuell Probleme bereiten.
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Da es eben viele Fliefstexte sind, wiirde ich sagen, ist das wirklich nicht fiir alle Sozialschichten eine prak-
tikable Broschiire. Also von der Sprache her grundsdtzlich schon, aber ich glaube, dass einfach manche
Schwangere, die sonst einfach nicht so viel lesen oder vielleicht auch Sprachprobleme haben oder so,
dass denen das einfach zu viel ist. [H]

Ein Experte duRerte Kritik zum Aufbau der Langbroschiire. Er empfand den Aufbau als nicht schlissig.

Manchmal ist es nicht schliissig. ,Vorgeburtliche Untersuchung ja oder nein?“ Wenn diese Broschiire
heifst ,,nicht-invasiver Prinataltest NIPT“ [..] dann miisste man im Grunde genommen damit anfangen,
was bedeutet liberhaupt NIPT? Man miisste erst mal damit anfangen und dann wiirde man also sagen,
das sind die Stdrken und was er herausfindet in der so-und-so-vielten Woche, sind die drei Formen der
Trisomie. Und dann kénnte man darauf aufbauen, Punkt fiir Punkt fiir Punkt. So wurschtelt man sich im
Grunde genommen durch und irgendwann sagt man ,,vorgeburtliche Untersuchungen, kommt ein NIPT
fiir Sie infrage?“ Weif3 ich ja gar nicht, was ist ein NIPT i{iberhaupt, ja? Und dann kénnte man im An-
schluss kénnte man dann, kénnte man dartiber aufkldren, was sind Trisomien, also als Fazit. [B]

6.3.6 Beschreibung der Trisomien

Die Beschreibung der Trisomien wird als ausreichend und angemessen formuliert erachtet.

Genau, aber ich finde gut, dass die Trisomien kurz erkldrt werden und dass man auch weif3, was ist le-
bensfdhig, was nicht, wie lange ungeféhr. Das fand ich total gut, dass man eine Idee kriegt, was heifst es.
Und das tiberhaupt erwéhnt wird, dass die auch geboren werden diirfen und gerade Trisomie 13 und 18
und auch eine Weile leben kénnen. Weil es auch impliziert, dass man sich als Eltern auch dafiir entschei-
den kann. [H]

Ja, hier ist das nochmal schén erklért, Down-Syndrom und die anderen. Genau, und auch, das ist, glaube
ich, ganz, ganz wichtig fiir die Patienten, dass die Lebenserwartungen hier drinstehen. [G]

Das fand ich echt gut beschrieben. [B]
6.3.6.1 Darstellung der Haufigkeiten

Die Illustration auf Seite 8 wird als sehr hilfreich und verstandlich beurteilt, ebenso wie die Tabelle auf
Seite 9. Einige der Experten gaben spontan an, dass sie diese lllustrationen selbst nutzen wiirden, um
Frauen/Paaren die angesprochene Thematik zu erklaren.

Ah ja, ja finde ich ganz gut. Das ist eine Erleichterung. [H]

Also die Ubersicht mit den griinen Punkten fand ich gut. Finde ich sehr anschaulich. Finde auch die Auflis-
tungen, also die Tabelle finde ich gut. [H]

Fand ich ganz toll, mit den Piinktchen, wie kriegt man ein Gefiihl: Was ist jetzt viel, was ist wenig? Was
ist flinfzig von zehntausend? [G]

Das ist, glaube ich, eine ziemlich grofSe Hilfe. [B]
Ja, ich finde solche Tabellen, solche Grafiken, die sind immer einfacher [H]

Zwei Gynakologen dullerten Verbesserungsvorschlage. Einer von lhnen wiirde es begriiRen, wenn die
Einheit von 10.000 in 1.000 gedndert werden sollte.

Ich finde blof3 die Einheit zu hoch, zehntausend Frauen ist zu uniibersichtlich [...] Na, ich wiirde lieber tau-
send Frauen oder so nehmen, aber 52 Frauen von zehntausend kann man sich wieder nicht vorstellen.

[G]
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Der zweite Vorschlag lautete, eine Quellenangabe hinzuzufiigen, woher die in der Darstellung genutzten
Haufigkeiten stammen.

Also es fehlt wirklich ein Index sozusagen, ne, wo das herkommt, diese Untersuchung. Und wie gesagt,
diese Spezifikation, sind das diagnostizierte acht von zehntausend? Oder eben einer von Tausend wdire ja
25 bis 29 Jahre, wenn man das runterrechnet. Das sind eher, glaube ich, Diagnostizierte als Geborene.
Also das ist mir gleich aufgefallen. Ne? Und auch, wer hat diese Untersuchung gemacht? [G]

Weiterhin wird gewtinscht, eher Prozente als absolute Zahlen darzustellen.

Hdtte ich mir auch Prozente dazu gewiinscht. [...] Wenn was unter ein Prozent ist, dann ist eigentlich je-
dem klar, dass ist ja ziemlich selten.][...] Ich glaube, wenn man liest, , bei etwa zwej bis sechs von hundert
Schwangeren”, dann fangen viele im Kopf schon wieder an zu iiberlegen: Okay wie viel sind es denn
dann? [H]

6.3.7 Beschreibung der Tests

Die Beschreibung der Tests wird als korrekt empfunden.
Ja, es wird korrekt beschrieben. [H]

Ich glaube ich fand das gelungen [...] [B]

War okay soweit. [G]

Vereinzelt wurden Verbesserungsvorschlage hinsichtlich einer besseren Verstandlichkeit der Zuverlassig-
keit des NIPT geduRert. So wirde die Verstandlichkeit durch Angabe von Prozenten an einigen Stellen
erleichtert werden.

Genau, dann hdtte ich es gut gefunden auf Seite zwélf. Da geht es ja darum, was bedeutet das Ergebnis
des NIPT? Das ist ja schon ziemlich wichtig. Und da hdtte ich es gut gefunden, wenn man Prozentanga-
ben dazu schreibt. Also bei zum Beispiel , der Test ist unauffdllig, das Ergebnis ist sehr zuverldssig, dann
kann es sehr unwahrscheinlich sein, dass das Kind eine Trisomie hat. Es sind keine weiteren Untersuchun-
gen nétig.” [B]

Fir den Grof3teil der Experten ist die Abbildung der Zuverlassigkeit verstandlich, die meisten miissen die
Abbildung allerdings in Ruhe ansehen. Der GroRteil bezweifelt, dass die Abbildung von Frauen/Paaren
verstanden werden wiirde.

Na gut, das finde ich tatséchlich recht anschaulich sogar. Dass man halt sozusagen erklirt, was bedeutet
das dann eben. Aber wiederum halt auf die verschiedenen Altersgruppen bezogen und/ Ja, also genau,
also ich finde es verstdndlich, jetzt im Sinne von den Wahrscheinlichkeiten. [H]

Es war nicht so, dass ich direkt beim Lesen innerhalb von einer Sekunde den AHA Effekt hatte, sondern
ich habe das wirklich in Ruhe gelesen und habe mich genau das auch gefragt, ob das alle verstehen? [H]

Also das, genau. Falsch negativ und falsch positiv wird fiir den Patienten nicht nachvollziehbar sein. Das
war auch die Seite, wo ich dachte, da steigt so manch einer aus. Das musste ich auch dreimal vor und zu-
riick lesen und ich weif3 nun, was falsch negative und falsch positive Ergebnisse sind. Aber da denke ich
auch, da steigt der Patient aus. Das ist fiir einen Mediziner toll erkldrt, also so schén, dass das mal ver-
sucht jemand zu erkldren fiir Laien, aber das ist, glaube ich, zu viel verlangt. [G]
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Also mir ist aufgefallen, hinten war eins, da bin ich so dariiber gestolpert. Das fand ich schwer nachzu-
vollziehen oder das fand ich irgendwie eher irrefiihrend, dieses Beispiel mit der [...]. Genau, Seite 15, die
Zuverldssigkeit, das fand ich ziemlich kompliziert und da musste sogar ich irgendwie liberlegen und dann
und ,,was sagt mir das eigentlich aus?,[B]

Ich wiirde sagen, fiir die meisten Nutzer ist das zu kompliziert. [B]

Jeweils ein Gynakologe und eine Hebamme duBerten Vorschldge, wie die Darstellung der Zuverlassigkeit
der NIPT vereinfacht werden kdnnte.

Es gibt ja Sdulen- und Kreisdiagramme, ganz banal. Und dann kénnte man das auch im Kreisdiagramm
nachstellen, von bis, Kuchendiagramm heifst es auch. Macht manchmal optisch ein bisschen her und
sieht man, ohne die Zahl lesen zu miissen, wo bewege ich mich. [G]

Also ich glaube, wenn man dann erst iiberlegen muss und rechnen muss, okay, dann wie viele Frauen
miissten dann getestet werden, damit es dann sich so und so verteilt, auf die zehntausend bezogen. Ich
glaube, dass man das liest, aber dass das nicht unbedingt alle so verstehen, wie es eigentlich gemeint ist.
Fénde ich ein Bild einfacher, anschaulicher. [H]

Ein Gyndkologe war der Meinung, dass der Abschnitt Uiber die Zuverlassigkeit des NIPT insgesamt deut-
lich reduziert werden sollte.

Ich wiirde es ganz stark reduzieren. Ich wiirde tatsdchlich ein oder zwei Séitze schreiben, falsch positive,
das nur einfach nochmal rausarbeiten, falsch positive Ergebnisse. Oder steht ja hier auch mehrfach be-
schrieben, wenn es ein auffdlliger Test ist, kann es trotzdem sein, dass ihr Kind gesund ist, und aus einem
auffdlligen NIPT erfolgt noch nichts. Sondern es stellt lediglich einen Filter dar, um weitere diagnostische
Magfnahmen einzuleiten und damit sicherzustellen oder die Aussagekraft fiir die Gesundheit des Kindes
zu erhéhen. [G]

6.3.8 Layout

Das Layout der Broschiire gefillt, insbesondere die handliche GréRe. Auch der Umfang und die Lange
werden als passend befunden.

Nein, das ist schon gut so. Auch in dieser GréfSe. [...] Das Format ist gut. [H]

Ich finde, das ist in Ordnung. Passt gut in die Tasche, ist nicht DIN A4, also kénnen die gut wegstecken.

[G]
Wenn sich jemand dafiir interessiert, dann ist das nicht zu viel und nicht zu wenig. [G]

Besser als das gibt es nicht. Also find ich das ganz gut. Ist leicht, praktisch und kann man einfach hie rein
und als Info haben und auch verschenken vielleicht. [H]

Das ist (iberschaubar. Also ich konnte es wirklich auf einmal mir durchlesen und hatte nicht das Gefiihl,
dass es mich iiberfordert. [H]

Ich finde eine Broschiire kann ruhig den Auftrag haben, auch ein bisschen ausfiihrlicher zu informieren.

[B]

Vom Umfang her finde ich es auch okay. [B]
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6.3.8.1 Bilder

Einige empfinden die Art der Zeichnungen als stérend, fir die anderen ist es in Ordnung. Dass Grafiken
fehlen, wir nicht erwdhnt. Nur ein Experte wiinscht sich eine Grafik auf den Seiten 6 und/oder 7, um die
Textlastigkeit aufzulockern.

Dadurch, dass man praktisch mit gezeichneten Figuren arbeitet, ist das relativ neutral gehalten. Und ich
finde auch da jetzt Fotos von gliicklichen oder von Down-Kindern véllig unangemessen. [G]

Ja, das ist im Prinzip das gleiche. Dass man aufpassen muss, dass es eben nicht zu so einem Bilderbuch
und es damit eben so ein bisschen runterreduziert, so fiir den Intellekt, so. [H]

6.3.9 Niitzlichkeit

Die Langbroschiire wird groRtenteils als sehr niitzlich flr Gesprach in der Praxis bzw. der entsprechen-

den Einrichtung gesehen. Die Tatsache, dass die Langbroschire von Frauen/Paaren mit nach Hause ge-
nommen werden kann, um dort noch einmal in Ruhe relevante Informationen durchzulesen, gefillt be-
sonders. Die Langbroschiire sollte zusammen mit der Kurzbroschiire an Frauen/Paare gegeben, sobald

die Schwangerschaft festgestellt wird.

Wir wiirden es hier auslegen und wenn mich Klientinnen tatsdchlich auf prédnataldiagnostische Entschei-
dungen ansprechen oder ich im Gesprdch, das sozusagen herausfinde, dass das ein Thema ist, dann
wiirde ich es ihnen auch direkt geben. [B]

Ja, hundert Prozent. ([G], auf die Frage, ob sie die Langbroschlire an Frauen weitergeben wiirde)

Genau aus den Griinden, finde ich, kann man das machen. Weil sie eben so ergebnisoffen das auch dar-
stellt. [H]

Weil es doch viele Informationen // gibt, die man eben in Ruhe zu Hause nochmal nachlesen kann und so.
Das finde ich gut. [G]

Ich hdtte am liebsten zehn Stiick mitgenommen, sowohl von dem kleinen als auch von dem anderen. [G]

Ist ganz einfach, also ich finde, das kann auch meine Arbeit erleichtern. Statt die ganze Zeit zu erkléiren
und so, wenn ich so eine Broschiire habe, dann kann ich mit Bildern und Diagrammen und Illustrationen
auch alles erkléiren. [H]

Die Angabe von Beratungsstellen auf Seite 17 wird als nttzlich und korrekt platziert bewertet.

Das fand ich gut, dass da Hilfsorganisationen schon mal aufgelistet waren und dass das neutral darge-
stellt wurde, das Leben mit Down-Syndrom. [G]

Sicherlich sind das hier die richtigen Anlaufstellen, die beschrieben werden. [B]

Das ist ein ganz wichtiger Abschnitt natiirlich, der ja auch in der Debatte eine grofSe Rolle spielte. (...) Ja,
dass man dann am Ende auf die Friihférderstellen und so weiter hingewiesen wird, das ist richtig, dass so
ein bisschen erkldrt wird, ja. [B]

Und auch, dass die ganzen Férderstellen aufgelistet sind. Dass man da auch einfach weifs, da gibt es ganz
viele Anlaufstellen, finde ich auch gut. [H]
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6.3.10 Ubergabe

Die Mehrheit der Experten wiinscht sich eine ausgedruckte Broschiire, um sie im Gesprach einsetzen zu
kénnen. Zusatzlich konnten die Informationen auch auf einer Webseite oder App abrufbar sein. Die
Langbroschiire wiirden Sie gemeinsam mit der Kurzbroschiire an Frauen/Paare geben.

6.3.11 Leben mit einem Kind mit Trisomie 21

Insgesamt wird der Abschnitt positiv bewertet. Besonders hervorgehoben wird die Tatsache, dass der
Text nicht unnétig beschonigt. Die Formulierungen in diesem Textabschnitt werden nicht als unange-
messen empfunden.

Dass die sehr unterschiedlich sein kénnen, dass die Eltern unterschiedlich damit umgehen kénnen, ne?
Dass manche eben ein ganzes Leben lang Unterstiitzung brauchen, die meisten. Ne? Ja, Das fand ich ei-
gentlich sehr realistisch und sehr klar auf diese kurze Art und Weise beschrieben. [G]

Aber das besondere Kind finde ich eigentlich sehr schén formuliert, ja. [G]

Ich finde das schon gut, dass das hier so beschrieben wird, dass diese Diagnose nicht automatisch fiir die
Eltern heifst, dass sie ein schwerbehindertes Kind haben. [G]

Also nicht wertend, iiberhaupt nicht, das fand ich ganz gut, es wird so das komplette Thema eigentlich
beleuchtet. [B]

Und ich finde die Formulierungen angemessen. [H]

Das ist mir aufgefallen, dass ich dachte okay, es ist auch so eine Tiir gedffnet, dass man sagt, man muss
nicht unbedingt abtreiben, sondern man kann auch mit Kindern leben. Sie haben also auch eine Lebens-
erwartung, sie sind nur nicht alle geistig véllig / Haben eine Lernfihigkeit und so weiter. Und auch ein
Angebot mit Familien. Das finde ich gut. [H]

Negativ aufgefallen sind teilweise Formulierungen, die auf eine ,Behinderung” des Kindes abzielen.

Ich fand bei Seite sechs Trisomie 18, der Satz ,sie sind geistig immer stark behindert”, ich hétte einfach
zum Beispiel geschrieben, , ihre geistige Entwicklung ist stark eingeschrdnkt”, [H]

Ich finde das Wort Fehlbildung immer einmal schwierig. [...] [H]
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7 Anhang

7.1 Leitfaden Paar-Interviews

BegriifRung des Paares, Bedankung

Ich mochte heute mit Ihnen Uber die Broschiure zum ,Nicht invasiven Pranataltest (NIPT)“ und
uber den kurzen Ubersichtsflyer zur Pranataldiagnostik sprechen. Wir interessieren uns dafiir,
wie Sie personlich diese Materialien bewerten, was besser gemacht werden kdnnte und ob sie
diese hilfreich finden. Es geht nicht darum, Sie oder Ihr Wissen zu testen.

Organisatorisches (Audiomitschnitt, Datenschutz- und Geheimhaltungsvereinbarung. Dauer,

Incentive-Auszahlung nach Ende)

Flyer zur Prénataldiagnostik

Wirkung
e Was haben Sie beim Lesen des Flyers gedacht? Wie ging es lhnen dabei?
(Int.: Geflhle hier wichtiger als Gedanken)
e Was ist Ihrer Meinung nach das Ziel des Flyers?
e Wairden Sie den Flyer lesen, wenn ihr Frauenarzt oder Frauenérztin Ihnen diesen gibt?

Wenn ja, warum? Wenn nicht, warum?

Inhalte
¢ Nun interessiert mich, wie die Inhalte des Flyers bei Ihnen angekommen sind. Was
war neu fir Sie? Was haben Sie vorher noch nicht gewusst?
¢ Welche Informationen vermissen Sie?
o \Worauf héatten Sie verzichten kénnen? Ist etwas Uberflissig, doppelt oder uninteres-

sant?

Verstandlichkeit
¢ Wie verstandlich finden Sie die Beschreibung der einzelnen Tests?

e Welche Formulierungen finden Sie eigenartig, unklar oder nicht gut gewahlt?
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Abbildungen, Format und Illustration
o Wie ansprechend finden Sie die Gestaltung des Deckblatts?
e Sollten Abbildungen und Grafiken erganzt werden? Wenn ja, welche?
¢ Was halten Sie von dem Format Flyer? Wirden Sie sich ein anderes Format wiinschen?
Wenn ja, welches?

Abschliel3end
¢ Wie soll Ihnen der Flyer zukommen, z. B. tber den Arzt oder auf anderen Wegen, zum
Beispiel als Website oder App?
¢ Zu welchem Zeitpunkt in der Schwangerschaft wirden Sie sich winschen, diesen Flyer

zu bekommen?

Versicherteninformation (Broschiire) zum ,.Nicht invasiven Pranataltest (NIPT)“

Allgemein

Jetzt kommen wir zur Broschire, der sogenannten Versicherteninformation. Die vorgelegte Bro-
schure informiert Gber den NIPT. Der NIPT ist eine von vielen Untersuchungen, die wahrend
der Schwangerschaft angeboten werden. Die gesetzlichen Krankenkassen bezahlen ihn aller-
dings nur, wenn ein Verdacht auf eine Trisomie abgeklart werden soll. Dann kann der NIPT hel-
fen, eingreifende Tests wie die Fruchtwasseruntersuchung zu vermeiden. Es kann allerdings

auch Paare geben, die den Test aus ethischen oder anderen Griinden ablehnen.

Wirkung
¢ Wie war das flr Sie, die Versicherteninformation zu lesen? Was ging lhnen dabei durch
den Kopf? (Int..: Geflihle hier wichtiger als Gedanken)
e Was sind fir Sie die wesentlichen Aussagen, an die sie sich spontan erinnern?
o Welchen persdnlichen Eindruck haben Sie von den Materialien?
e Wirden Sie diese selbst fur sich oder Ihre Familie nutzen? Wenn ja, warum? Wenn

nein, warum nicht?

Informationen

Auch bei der Broschiire interessiert mich, wie Sie die Inhalte bewerten.
e Worum geht es in dem Text?
e Was war hier neu fir Sie?

e Was haben Sie vorher noch nicht gewusst?
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¢ Was meinen Sie, fehlen hier Informationen? Was vermissen Sie?

o Worauf héatten Sie verzichten kdnnen? Ist etwas Uberflissig, doppelt oder uninteres-
sant?

Verstandlichkeit
o Wie verstandlich finden Sie die Broschire?
¢ Welche Formulierungen finden Sie eigenartig, unklar oder nicht gut gewahit?

¢ Sind Ihnen Fremdworter aufgefallen, die vielleicht nicht jeder verstehen kénnte? Wenn

ja, welche?

Tests

o Wie finden Sie die Beschreibung des Tests?

e In der Broschure wird die Zuverlassigkeit des NIPT anhand von Zahlen und Grafiken be-
schrieben. Konnten Sie nachvollziehen, was die Zahlen bedeuten? Winschen Sie sich
eine andere Erklarung? Wie finden Sie die grafische Darstellung zur Zuverlassigkeit von
NIPT auf Seite 157

¢ Wird deutlich, was passiert, wenn man sich fir oder gegen den Test entscheidet? Was
konnte besser beschrieben werden?

¢ Wird ausreichend deutlich, dass die Entscheidung fiir oder gegen den Test fiir manche
Paare schwierig sein kann? Was kénnte besser beschrieben werden?

e Wie gut ist beschrieben, dass man sich auch gegen die Untersuchungen entscheiden
kann?

Beschreibung von Trisomien

e Wie gut haben wir die einzelnen Trisomieformen beschrieben? Was kdnnen wir besser
machen?

e Wie finden Sie die Darstellung der Haufigkeit von Trisomien? Hilft Innen die Grafik auf
Seite 8 die Haufigkeit einzuordnen? Wenn nein, warum nicht?

o Wie finden Sie die Tabelle zu den Haufigkeiten von Trisomien auf Seite 9? Finden Sie
diese Angaben fir die Entscheidung tber die Inanspruchnahme eines NIPT wichtig?
Wenn nein, warum nicht?

e In der Broschure werden die Folgen fur das Familienleben kurz angesprochen, wenn

man ein Kind mit einer Trisomie hat. Wie finden Sie diesen Abschnitt?
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o Da die Broschiire nicht alle Fragen beantworten kann, werden am Ende weitere Informa-
tionsquellen angegeben. Fihlen Sie sich gut weitervermittelt? Wirden Sie weitere Quel-
len erganzen wollen? Wirden Sie nach weiteren Informationen suchen/die angegebe-

nen Quellen nutzen?

Gliederung und Lesefluss
e Wie finden Sie die Einleitung am Anfang der Broschire? Wurden Sie nach Lesen der
Einleitung auch die restliche Broschure lesen oder eher nicht? Wenn nein, warum nicht?
¢ In der Einleitung gibt es eine Art Inhaltsangabe. Konnten Sie die genannten Themen in
der Broschure wiederfinden?
¢ Wie finden Sie den Aufbau und die Gliederung der Broschure?
e Hat der Text einen "roten Faden"? Wenn nicht, woran liegt das? (Int.: z.B. Platzierungen,
Reihenfolge)
e Was denken Sie uber die einzelnen Uberschriften? Klingen sie interessant? Was wiirden
Sie vielleicht anders machen?
Arzt
e Unterstutzt die Broschiire das Gesprach mit dem Arzt? Wenn ja, warum? Wenn nein,
warum nicht?
¢ Welche Fragen werden in der Broschire nicht angesprochen, auf die Sie gern eine Ant-

wort erhalten wirden?

Abbildungen, Format, lllustrationen, Umfang
¢ Wie finden Sie die Gestaltung des Deckblatts?
e Wie finden Sie die lllustrationen?
e Welche Abbildungen und Grafiken sollten erganzt werden?
e Was halten Sie von dem Format einer Broschiire? Wirden Sie sich ein anderes Format
wlnschen? Wenn ja, welches? Gedruckt oder digital?

e Wie finden Sie den Umfang, die Lange der Broschiire?

AbschlieRende Bewertung
e Noch einmal abschlieRend: Hat die Broschiire lhre Einstellung zur Prénataldiagnostik
verandert? Wenn ja, was ist jetzt anders?
e Von wem bzw. wie wirden sie am liebsten die Broschire bekommen?
e Zu welchem Zeitpunkt wirden Sie gern die Broschire bekommen?

e Wairden Sie die Broschire an andere Frauen oder Paare weitergeben? Wenn nein, wa-

rum nicht?
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7.2 Leitfaden Experteninterviews

Einleitung
BegrifRung, Bedankung

Ich méchte heute mit Ihnen Gber die Versicherteninformation (Broschire)
zum ,Nicht invasiven Pranataltest (NIPT)*“ und tber den kurzen Ubersichtsflyer zur Pranataldi-
agnostik sprechen, die lhnen vor einigen Tagen zugesandt wurden.

= Organisatorisches (Audiomitschnitt, Datenschutz- und Geheimhaltungsvereinbarung.
Dauer, Incentive-Auszahlung nach Ende)

Flyer zur Pranataldiagnostik

Allgemein
Der Ubersichtsflyer informiert tiber verschiedenen Moglichkeiten der Pranataldiagnostik. Ich in-
teressiere mich daftir, wie Sie diese Materialien aus lhrer Expertensicht bewerten, was besser

gemacht werden koénnte und ob Sie diese fir lhre Patienten hilfreich finden.

Inhalte

e Was halten Sie davon, dass es einen kurzen Flyer mit allgemeinen Erl&auterungen zur
Pranataldiagnostik und eine davon getrennte Broschiire zu NIPT gibt?

o Wie finden Sie die Beschreibung der Tests? Werden die Tests ausreichend beschrie-
ben?

¢ |st die Reihenfolge der Test korrekt dargestellt?

e Welche Informationen werden den Nutzerinnen lhrer Meinung nach im Flyer fehlen?

o Welche Informationen sind Ihrer Meinung nach tberfliissig?

e Sind aus lhrer Sicht fehlerhafte Informationen enthalten? Wenn ja, welche sind dies?
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Verstandlichkeit
e Wo sehen Sie potenziell Verstandnisprobleme?

e Gibt es Formulierungen oder Fremdwdrter, die aus lhrer Sicht ungtnstig sind?

Abbildungen, Format und Illustration
o Wie beurteilen Sie die Gestaltung des Titelblatts?
¢ Was halten Sie von dem Format Flyer?

e Sollten Abbildungen und Grafiken erganzt werden? Wenn je, welche?

AbschlieRende Bewertung

e Wairden Sie den Flyer in Ihrem Alltag einsetzen und z. B. Patientinnen empfehlen?
Wenn ja, warum? Wenn nein, warum nicht?

e Zu welchem Zeitpunkt wirden Sie den Paaren den Flyer geben?

Versicherteninformation (Broschiire) zum ,.Nicht invasiven Pranataltest (NIPT)“

Allgemein

Die vorgelegte Broschire informiert Gber den NIPT. Der NIPT ist eine von vielen Untersuchun-
gen, die wahrend der Schwangerschaft angeboten werden. Die gesetzlichen Krankenkassen
bezahlen ihn allerdings nur, wenn ein Verdacht auf eine Trisomie abgeklart werden soll. Dann
kann der NIPT helfen, eingreifende Tests wie die Fruchtwasseruntersuchung zu vermeiden. Auf
der anderen Seite kann es Paare geben, die den Test aus ethischen oder anderen Griinden ab-

lehnen.

Welchen personlichen Eindruck haben Sie von den Materialien?
Wirden Sie diese zur Aufklarung von Paaren verwenden? Wenn ja, warum? Wenn nein, warum

nicht?

Inhalte
e Wenn Sie an die haufigsten Fragen von Schwangeren und ihren Partnern denken: Be-
antwortet die Broschire diese Fragen? Wenn nicht: welche Fragen werden nicht ausrei-
chend beantwortet?
o Welche Informationen werden den Patientinnen lhrer Meinung nach fehlen?
e Welche Informationen sind Ihrer Meinung nach tberflissig?

e Sind aus lhrer Sicht fehlerhafte Informationen enthalten? Wenn ja, welche?
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Trisomien
e Wie finden Sie die Beschreibung der Trisomien?
e Wie finden Sie die Beschreibung zum Leben mit Trisomie-Kindern? Sind die Formulie-

rungen angemessen gewahlt?

NIPT
e Wird der NIPT und die damit in Zusammenhang stehenden ggf. weiteren Untersuchun-
gen bzw. Vorgehensweisen korrekt beschrieben?

¢ Wie finden Sie die Beschreibung des mdglichen Entscheidungskonflikts?

Verstandlichkeit
o \Wo sehen Sie potenziell Verstandnisprobleme?
¢ Welche Formulierungen sind ungiinstig oder welche Fremdwadrter sollten wir nicht ver-

wenden?

Zahlen
e In der Broschure wird die Zuverlassigkeit des NIPT anhand von Zahlen beschrieben.

Halten Sie die Zahlen fur verstandlich fur Ihre Patientinnen? Wenn nicht, warum nicht?

Abbildungen, Format, lllustrationen, Umfang

e Wie beurteilen Sie die Gestaltung des Titelblatts?

e Wie beurteilen Sie die lllustrationen?

e Sollten weitere Abbildungen und Grafiken ergénzt werden? Wenn ja, welche?

e Wie finden sie Abbildung zur Haufigkeit von Trisomien (Seite 8)?

o Wie finden sie die Tabelle mit der Darstellung der altersabhangigen Risiken? Wiirden
schwangere Frauen und ihre Partner die Inhalte verstehen und nutzen kénnen?

o Wie finden Sie die Balkendiagramme zur Zuverlassigkeit des NIPT (Seite 15)? Wiirden
Sie die Abbildung nutzen, um Schwangere zur Zuverlassigkeit von NIPT zu beraten?

e Was halten Sie von dem Format Broschure? Wirden Sie sich ein anderes Format win-
schen? Wenn ja z. B. welches?

¢ Wie finden Sie die Lange der Broschire?
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AbschlieRende Bewertung
e Wairden Sie die Materialien in Ihrem Alltag einsetzen und z. B. Patientinnen empfehlen?
Wenn ja, warum? Wenn nein, warum nicht?
e Wie praktisch ist eine solche Broschdre fur Sie im Praxisalltag?
o Wie wirden Sie die Broschire gern einsetzen: als ausgedruckte Broschiire, elektronisch

als PDF oder wirden Sie sie gern selber in der Praxis ausdrucken? Oder wirden sie ein
anderes digitales Format bevorzugen?

o Zu welchem Zeitpunkt wirden Sie den Paaren die Broschire geben?
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7.3 Testmaterialien

Flyer
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Herausgeber:

Stand: Oktober 2019

Vorgeburtliche
Untersuchungen
(Pranataldiagnostik)
Ein Uberblick

Lieber Leserin / lieber Leser,

wenn Sie ein Kind erwarten, sind Sie
wahrscheinlich voller Vorfreude und hoffen,
dass es ihm gut geht. Diese Hoffnung ist
berechtigt: Etwa 97 von 100 Kindern kommen
gesund zur Welt.

Wahrend der Schwangerschaft werden Ihnen
viele Untersuchungen angeboten. Weil sie
vor der Geburt stattfinden, werden sie als
préanatal bezeichnet.

Wichtig ist: Alle diese Untersuchungen sind
freiwillig. Sie kénnen selbst entscheiden, ob
und welche Sie in Anspruch nehmen wollen.

Einige sind Standard-Untersuchungen. Sie
dienen dazu, die Entwicklung des Kindes zu
beobachten und gesundheitliche Probleme zu
erkennen. Diese Standard-Untersuchungen
werden von den gesetzlichen Krankenkassen
bezahlt.

Daneben bieten Arztinnen und Arzte
zusétzliche Untersuchungen an, die gezielt
bestimmte Fehlbildungen und Behinderungen
entdecken sollen. Diese Untersuchungen
bezahlen die Krankenkassen nur im
Ausnahmefall, zum Beispiel wenn ein Hinweis
auf eine Fehlbildung besteht.

Dieses Faltblatt informiert kurz Uber die
hdufig angebotenen Untersuchungen und
darlber, wo Sie weitere Beratung und
Unterstitzung finden kénnen.



Welche Standard-Untersuchungen gibt es?

Zu den Standard-Untersuchungen gehdren
unter anderem das Abtasten des Bauches
und regelmaBige Blutabnahmen. Um die 10.,
20. und 30. Schwangerschaftswoche herum
wird jeweils eine Ultraschalluntersuchung
zur Kontrolle angeboten. Im Ultraschall
konnen auch Fehlbildungen auffallen. Dann
sind weitere Ultraschalluntersuchungen
mdoglich. Die Ergebnisse der Standard-
Untersuchungen werden im Mutterpass
eingetragen.

Welche zusatzlichen Untersuchungen gibt es?

Vielleicht bietet lhre Arztin oder Ihr Arzt
Ihnen zusatzliche Untersuchungen wie
Ultraschall oder Bluttests an. Manche konnen
bestimmte Krankheiten, Fehlbildungen oder
Beeintrachtigungen beim ungeborenen Kind
finden. Dazu zahlen beispielsweise das
Down-Syndrom (Trisomie 21) und manche
Muskel- und Stoffwechselerkrankungen.

o Ersttrimester-Screening &
Viele Arztinnen und Arzte biete sogepgnnte
Ersttrimester-Screening (ETS) an. Es be@uso /

einem Ultraschall und einer Blutabnahme. i
Ersttrimester-Screening kénnen Hinweise a @
Herzfehler, offenen Ricken (Spina bifida) oder &

Fehlbildung der Bauchwand gefunden werden.

Zudem kann das ETS die Wahrscheinlichkeit fur /
bestimmte Trisomien wie das Down-Syndrom

(Trisomie 21) abschéatzen. Die Untersuchung wird

zwischen der 10. und 14. Schwangerschaftswoche

angeboten. Das ETS wird nicht von den
gesetzlichen Krankenkassen bezahlt.

» Nicht invasiver Prédnataltest (NIPT)
Bei diesem Test wird Blut aus der Armvene einer
Schwangeren entnommen. Der NIPT kann mit
hoher Sicherheit bestéatigen, dass ein Kind keine
Trisomie hat. Wenn der Test jedoch auf eine
Trisomie hinweist, ist zur sicheren Klarung noch
eine Fruchtwasseruntersuchung nétig. Der NIPT
wird ab der 9. Schwangerschaftswoche angeboten.
Er wird von den gesetzlichen Krankenkassen
bezahlt, wenn sich zum Beispiel aus anderen
Untersuchungen ein Hinweis auf eine Trisomie
ergeben hat und das die Frau so stark belastet,

dass sie den Hinweis abkl&ren lassen mdchte.

eruntersuchung

Y a
L@V womie oder bestimmte Erkrankungen
eflen zu kénnen, ist ein kleiner Eingriff
%ﬂi eine Nadel durch die Bauchdecke
in die Gebarmutt ingefihrt, um Fruchtwasser zu
entnehmen. D gfihren der Nadel kommt
es bei etwa 2 bi 00 Eingriffen zu einer

Fehlgeburt. Eine Frd®Chgvag€runtersuchung wird
von den gesetzlichen Eassen nur bezahlt,
r

wenn ein Verdacht auf bes Erkrankungen,
Fehlbildungen oder Behinde @ste t.
Seltener wird statt Fruchtwasser G %)m
Mutterkuchen entnommen. Diese Unf€rsuchung
wird Chorionzottenbiopsie genannt.

Muss ich die Untersuchungen wahrnehmen?

Nein. Alle vorgeburtlichen Untersuchungen
sind freiwillig - das heiBt, Sie kdnnen

eine angebotene Untersuchung jederzeit
ohne Begriindung ablehnen. |hr Recht auf
Nichtwissen ist so wichtig, dass Sie niemand
zu einer Untersuchung dréngen sollte.

Bevor Sie sich flr eine vorgeburtliche
Untersuchung entscheiden, ist es
wichtig, sich Gedanken uber bestimmte
Fragen zu machen, zum Beispiel: Wie
viel mdchte ich vor der Geburt iber das
Kind wissen? Welche Untersuchung kann
medizinisch sinnvoll sein? Was wiirde

ich tun, wenn sich herausstellt, dass das
Kind eine Behinderung haben wird? Eine
Antwort zu finden, ist oft nicht einfach.
Schwangerschaftsberatungsstellen bieten
kostenlos Unterstutzung an.

Wo finde ich weitere Informationen?

« www.familienplanung.de: Die
Bundeszentrale fiir gesundheitliche
Aufklarung (BZgA) informiert ber viele
Themen rund um Schwangerschaft
und Geburt. Das BZgA-Portal
bietet auch eine Suche nach
Schwangerschaftsberatungsstellen.

» www.kindergesundheit-info.de: Diese
Internet-Seite der BZgA informiert tber
das Leben mit Kindern.
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Einleitung

Lieber Leserin / lieber Leser,

Ihre Arztin oder Ihr Arzt hat mit Ihnen iiber einen , nicht invasiven Prina-

taltest” (NIPT) gesprochen. Der Test ist eine Blutuntersuchung auf Triso-

mien. Eine Trisomie ist eine Verdnderung im Erbgut des Kindes, die zu

Fehlbildungen oder Beeintrachtigungen fiihrt. Am bekanntesten ist die

Trisomie 21 (Down Syndrom).

Der NIPT kann manchmal sinnvoll sein, oft ist er aber unnétig. Dieser Test

ist kein Teil der allgemein empfohlenen Vorsorgeuntersuchungen in der

Schwangerschaft. Er wird auch nur in bestimmten Situationen von den

gesetzlichen Krankenkassen bezahlt: Wenn eine schwangere Frau einen

Verdacht abklaren lassen mochte, dass ihr Kind eine Trisomie hat.

jchtig ist: Ob Sie den Test in Anspruch nehmen oder nicht, ist allein Ihre
idung. Falls Sie den Test machen mochten, muss Ihre Arztin oder
r gzt Sie vorher ausfiihrlich aufklaren und zu den méglichen Konse-

quenzen beraten.

Sée Broschiire soll iiber den Test aufklaren und die Beratung unterstiitzen.

at folgende Schwerpunkte:

Inf@@n zu Trisomien
Inform@t NIPT

Bedeutundgyd tergebnisse

Unterstitzung @er gMscheidung

Y




Vorgeburtliche Untersuchungen

Vorgeburtliche Untersuchungen - ja oder nein?

Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig — das heifit, Sie kénnen

eine angebotene Untersuchung odeigijnen Test jederzeit ohne Begriindung
ablehnen. Ihr Recht auf Nichtwiss, s@ wichtig, dass Sie niemand zu einer

Untersuchung drangen sollte. :9
Wenn Sie sich furr einen Test interessieren;

tet, Sie umfassend aufzuklaren und zu den

Arztin oder Ihr Arzt verpflich-
en zu beraten. Wenn es
um Untersuchungen am Erbgut geht, diirfen n

@zl nen und Arzte die Auf-
klarung ibernehmen, die nach dem Gendiagnostik debildet wurden.

NIPT

Ob ein NIPT fur Sie infrage kommt, hangt unter anderem davon ab,

B ob Ihre Situation fiir Sie so belastend ist, dass Sie weitere Untersuchungen
in Anspruch nehmen méchten,

ob Sie erfahren mochten, ob Ihr Kind eine Trisomie hat oder nicht,

wie aussagekraftig die angebotenen Untersuchungen sind,

was Sie bei einem auffalligen Ergebnis tun wiirden und

ob Sie sich ein Leben mit einem behinderten Kind vorstellen kénnen.

Es ist wichtig, sich Gber diese Fragen Gedanken zu machen, bevor Sie sich fir
oder gegen einen Test entscheiden. Ihre Arztin oder Ihr Arzt wird diese Fragen
mit Ihnen besprechen. Trotzdem ist es manchmal nicht einfach, eine Antwort
zu finden. Eine weitere Beratung, zum Beispiel in einer Schwangerschaftsbe-
ratungsstelle, kann dann helfen. Sie werden dort persénlich, schriftlich oder

telefonisch beraten.




Trisomien

Was sind Trisomien?

Bei Trisomien sind bestimmte Chromgsomen in den Zellen des Kindes drei-

fach statt zweifach vorhanden. Djg€ veNgndert die Entwicklung des Kindes

schon im Mutterleib. Je alter die Sc ere, desto haufiger sind Triso-

mien. Folgende Trisomien kdnnen d&o;ﬁeburtliche Untersuchungen

Trisomie 21 (Down-Syndrom) &

Kinder mit Down-Syndrom entwickeln sich meis E?r, sind kleiner
ny

erkannt werden:

als der Durchschnitt und haufiger krank. Manche hab ichte geistige
und korperliche Beeintrachtigungen und in vielen Berei @normale
Fahigkeiten. Andere sind starker beeintrachtigt und bra viel gnter-

stitzung. Wie sich Kinder mit Down-Syndrom entwickeln, lasst si@‘

Geburt nicht feststellen. Viele werden 50 Jahre und alter.

Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)

Kinder mit Trisomie 18 haben Fehlbildungen am Kopf, am Kérper und an
den inneren Organen. Sie sind haufig im Ultraschall erkennbar. Fast alle
haben einen schweren Herzfehler. Sie sind geistig immer stark behindert.
Die meisten Kinder sterben noch im Mutterleib oder in den ersten Tagen
nach der Geburt. Von den lebend Geborenen kénnen etwa 15 % mindes-

tens ein Jahr, rund 10 % auch etwa zehn Jahre alt werden.

Trisomie 13 (Pdtau-Syndrom

Auch diese Kinder haben verschiedene, fast immer schwere korperliche
Fehlbildungen, die sich auch im Ultraschallbild zeigen. Typisch ist ein sehr
kleiner Kopf, viele haben eine Lippen-Kiefer-Gaumenspalte. Hinzu kommt
eine starke geistige Behinderung. Ihre Lebenserwartung ist ahnlich wie die

von Kindern mit einer Trisomie 18.

T

Trisomien

Was bedeutet ein Kind mit einer Trisomie fiir das Familienleben?

Diese Frage lasst sich nicht allgemein beantworten, denn jede Familie macht
ihre ganz eigenen Erfahrungen. Diese hdngen von der Art der Trisomie und dem
Grad der Beeintrachtigung ab — aber auch davon, wie es gelingt, die Situation
anzunehmen. Das Leben mit einem besonderen Kind kann herausfordernd sein,
aber auch bereichernd und vielfaltig. Wie die damit verbundenen Belastungen
erlebt werden, ist sehr verschieden.

Eine Trisomie 13 und 18 fuhrt zu einer schweren kdrperlichen und geistigen Be-
hinderung, die dauerhaft umfassende Hilfe erfordert. Die meisten betroffenen

Kinder haben wegen ihrer Fehlbildungen eine kurze Lebenserwartung.

Ein Down-Syndrom kann sich sehr unterschiedlich auswirken. Die meisten Men-
schen mit Down-Syndrom brauchen ihr ganzes Leben Unterstiitzung — man-
che mehr, andere weniger. Einigen gelingt es, ein weitgehend selbststandiges

eben zu flhren.

Einschrankungen konnen durch eine friihzeitige Férderung ausgeglichen

essert werden. Die meisten Kinder mit Down-Syndrom erlernen Alltags-
fahfkeiten wie Lesen und Schreiben. Neben einer umfassenden Unterstiitzung
ist die Bindung zur Familie und anderen Menschen sehr wichtig. Viele Eltern ge-
wghnen sich an die Anforderungen und finden Wege, gut mitihnen umzugehen.

ei konnen verschiedene Unterstiitzungsangebote helfen, beispielsweise:

rihforderstellen
Sozighpalatrische Zentren
Wof@ und Elternverbande
Kinderarzti r?nd Kinderarzte
Krankenkass 9
Selbsthilfegrup @/




Trisomien

Wie haufig sind Trisomien?

Trisomien sind in jedem Alter selten. Deshalb sind alle Angaben

in dieser Broschiire auf 10.000 schwangere Frauen bezogen. Die folgende Tabelle zeigt, dass die Haufigkeit von Trisomien mit dem Alter an-
Diese Grafik soll diese Gr(’%mung veranschaulichen. steigt: Je spéater eine Frau schwanger wird, desto eher kann ihr Kind eine Trisomie
haben. Am haufigsten ist das Down-Syndrom (Trisomie 21).
Diese griinen Punkte stefien Nir 10.000 schwangere Frauen. g y ( )
Zahl der Trisomien pro 10.000 Schwangerschaften
Alter der
Schwangeren Down- Trisomie 18 Trisomie 13
Syndrom
8 2 1
20 - 24 Jahre
von 10.000 von 10.000 von 10.000
10 2 1
25 - 29 Jahre
von 10.000 von 10.000 von 10.000
17 3 2
— 34 Jahre
von 10.000 von 10.000 von 10.000
52 10 4
35 -39 Jahre
von 10.000 von 10.000 von 10.000
163 41 10
r 40 Jahre
von 10.000 von 10.000 von 10.000

uch: die meisten alteren Schwangeren haben kein Kind mit

Schwangeren zwischen 30 und 34 Jahren

haben en&':

inem Down-Syndrom.
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NIPT

Was ist ein nicht invasiver Pranataltest (NIPT)?

Mit einem nicht invasiven Pranataltest (NIPT) lasst sich das Erbgut (die DNA)

des Ungeborenen untersuchen. Da figgen Test kein Eingriff n6tig ist, wird er
.Nicht invasiv” (nicht eingreifend) nt?

Fir den Test wird Blut aus der Armve@r Schwangeren entnommen. Ihr
Blut enthalt etwa ab der 9. Woche so vie uydes Kindes, dass es im Labor
untersucht werden kann. Das Testergebnis li

alb von zwei Wochen vor.
Es wird von der Arztin oder dem Arzt in einem @mtgeteilt.

£

2
a
6/

Welche Verdnderungen kann ein NIPT erkennen?

Ein NIPT kann verschiedene Veranderungen im Erbgut des Kindes erkennen. Er
wird vor allem eingesetzt, wenn es einen Hinweis auf ein Down-Syndrom (Triso-
mie 21) oder eine Trisomie 13 oder 18 gibt. Es gibt noch viele weitere Fehlbildun-

gen und Behinderungen, die der NIPT weder erkennen noch ausschlieBen kann.

Beim NIPT ist es auch mdglich, sich nur bestimmte Ergebnisse mitteilen zu las-
sen: Zum Beispiel nur das Ergebnis zu den Trisomien 13 und 18, aber nicht zum
Down-Syndrom.

NIPT

Wann wird der NIPT von den Krankenkassen libernommen?

Der Test ist keine Routineuntersuchung. Die gesetzlichen Krankenkassen tiber-
nehmen die Kosten, wenn sich aus anderen Untersuchungen ein Hinweis auf
eine Trisomie ergeben hat und das die Frau so stark belastet, dass sie abklaren
lassen mochte, ob ihr Kind ein Down Syndrom oder eine Trisomie 13 oder 18
hat. Bei einem unauffalligen Testergebnis ist dann keine Fruchtwasseruntersu-

chung mehr nétig.

In diese Situation kann eine Frau zum Beispiel durch das sogenannte Ersttri-
mester-Screening (ETS) geraten, das zwischen der 10. und 14. Woche angebo-
ten wird. Es besteht aus einer Ultraschall- und einer Blutuntersuchung, die aber
meist nur ungefdhre Hinweise geben. Ein ETS kann eine Trisomie nicht sicher
feststellen, sondern nur eine Wahrscheinlichkeit errechnen. Ein ETS wird nicht

von den Krankenkassen bezahlt und kostet zwischen 200 und 300 €.

11
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NIPT: Testergebnisse

Was bedeutet das Ergebnis des NIPT?

Ihre Arztin oder Ihr Arzt wird Sie Gber das Testergebnis informieren und dar-
Uber aufklaren, was daraus folgt.%nden drei Ergebnisse sind moglich.
.Der Test kann nicht ausgewerte den”

Der NIPT lasst sich manchmal nic en, weil die Blutprobe zu we-

nig Erbgut des Kindes enthélt. Bei et von 100 Schwangeren ist
das Ergebnis nicht eindeutig. Dann kann d twas spater wiederholt
ie g#ztin auch direkt eine

.. Der Test ist unauffillig” Q
Dieses Ergebnis ist sehr zuverldssig. Dann ist es sehr unwahrschej da;s

das Kind eine Trisomie hat. Es sind keine weiteren Untersuchung %lf

,Der Test ist aufféllig”

werden. Unter Umstanden schlagt der Arzt ode

Fruchtwasseruntersuchung vor.

Dieses Ergebnis ist ein starker Hinweis, dass das Kind eine Trisomie hat. :/

Dennoch kommt es vor, dass das Ergebnis des NIPT falsch ist, das Kind also

doch keine Trisomie hat.

Um sicher zu sein, ist zur Abklarung deshalb noch eine Fruchtwasser-

untersuchung nétig.

Q

D
0)@

NIPT: Testergebnisse

Wie wird ein auffélliges NIPT-Ergebnis abgeklart?

Ein auffalliges Testergebnis kann nur durch einen Eingriff sicher bestétigt oder
widerlegt werden, bei dem Zellen des Kindes entnommen und untersucht wer-

den. Dazu gibt es zwei Méglichkeiten:

B Entnahme von Fruchtwasser (Amniozentese): moglich ab der 14. Woche.
Das endgiiltige Ergebnis liegt nach etwa zwei Wochen vor. Es gibt einen
Schnelltest, der nach ein bis zwei Tagen ein vorlaufiges Ergebnis liefert. Er
muss aber meist selbst bezahlt werden.

B Entnahme von Gewebe am Mutterkuchen (Chorionzotten-Biopsie): moglich
ab der 11. Schwangerschaftswoche. Die kindlichen Zellen werden im Labor
untersucht. Das endgiltige Ergebnis liegt nach zwei bis drei Wochen vor.
Auch hier ist ein Schnelltest moglich.

Bei beiden Untersuchungen fiihrt die Arztin oder der Arzt unter lokaler Betiu-

&ung eine Nadel durch die Bauchdecke in die Gebarmutter ein.

q0aLiff selbst ist korperlich wenig belastend. Einige Stunden bis Tage kann
n lgg@tes Ziehen im Unterleib zu spiren sein.
Schwerwiegender ist aber, dass es durch das Einflihren der Nadel bei etwa

2 bis 10 von 1000 Eingriffen zu einer Fehlgeburt kommt. Deshalb versucht man,

se eingreifenden Untersuchungen moglichst zu vermeiden.

/\
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NIPT: Zuverlassigkeit

Wie zuverlassig ist ein NIPT?

Wenn ein NIPT auswertbar ist, ist er zwar sehr genau —allerdings nicht zu 100 %.

Zwei Fehler kdnnen passieren

B Eine Trisomie wird Ubersehen.&ert aber bei weniger als 1 von
10.000 Untersuchungen. g‘ ’
®m  Der NIPT ist auffallig, das Kind hat ab |®<Iichkeit keine Trisomie. Das

wird falscher Verdachtsbefund genannt.

Die Beispiele auf der folgenden Seite zeigen:

Bei den allermeisten Frauen ist der NIPT-Befund una#ftallg.
Auch wenn der NIPT ein auffalliges Ergebnis zeigt, heiliT g @ dass das

Kind tatsachlich ein Down-Syndrom hat. Es kann auch el cher -
dachtsbefund sein.

B Deshalb ist es immer nétig, einen auffélligen NIPT-Befund weiter a

zu lassen.

M
Q
2%

NIPT: Zuverladssigkeit

Zuverlassigkeit: Zwei Beispiele

Bei etwa 5 von 10.000 Frauen liefert der NIPT einen falschen Verdachtsbefund.
Das Verhéltnis von richtigen zu falschen Befunden hangt davon ab, wie wahr-
scheinlich eine Trisomie ist. Diese Wahrscheinlichkeit hdngt unter anderem vom
Alter ab.

@ BEISPIEL: Niedrige Wahrscheinlichkeit

Stellen Sie sich eine Gruppe von 10.000 Schwangeren vor, von denen
10 ein Ungeborenes mit einem Down-Syndrom haben. Wenn alle diese
Frauen ein auswertbares Ergebnis erhalten, ergibt sich folgendes:

Bei 15 Frauen ist der Test auffillig.

5 Frauen haben kein Kind mit einem Down-Syndrom.
Das Ergebnis war falsch.

10 dieser Frauen haben tatsachlich ein Kind mit einem
0 Down-Syndrom. Das Testergebnis war richtig.

2 ) BEISPIEL: Hohere Wahrscheinlichkeit

tellen sie sich eine Gruppe von 10.000 Schwangeren vor, von denen
ein Ungeborenes mit einem Down-Syndrom. Wenn alle diese Frauen
n auswertbares Ergebnis erhalten, ergibt sich folgendes:

Bei &u ist der Test auffallig.
5% n kein Kind mit einem Down-Syndrom.
Das E iggwar falsch.
99 dié en haben tatsachlich ein Kind mit einem
’7 Down-Syr@//sTestergebnis war richtig.

15
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Entscheidung

Wie entscheiden?

Die Entscheidung flir oder gegen eine Untersuchung wie den NIPT kann schwer-
fallen. Haufig wird sie unter Zeitdruc troffen, da sich viele Paare erst dann
damit beschaftigen, wenn der NIPAr Arztin oder einem Arzt angespro-
chen wird. Eine Frau hat zudem das ge@he Recht, allein zu entscheiden.

Viele Paare entscheiden sich flr vorgebur ts, weil sie sichergehen méch-
ten, dass ihr Kind keine Trisomie hat. Ein u f s Ergebnis kann Sorgen

nehmen. Auf der anderen Seite kdnnen Untersuc Qber auch verunsichern.

Wenn eine Trisomie festgestellt wurde, kann sich die @7 einem Schwan-
gerschaftsabbruch stellen. Wegen der fortschreitenden Sch chaft stehe
Frauen unter Druck, sich verhaltnisméaBig schnell zu entschei setzlich vor-
geschrieben sind drei Tage Bedenkzeit zwischen Testergebnis und Enﬁuw.
Eine psychosoziale Beratung kann in dieser Situation sehr wichtig sei ibt
auch die Moglichkeit, sich mit Familien auszutauschen, in denen ein KX i
Trisomie lebt. Arztinnen und Arzte kénnen Adressen von Selbsthilfegrup

nennen, die dann einen Kontakt vermitteln.

Fir andere Paare stellt sich die Frage nach einem Schwangerschaftsabbruch
nicht. Sie kdnnen sich ein Leben mit einem behinderten Kind vorstellen. Deshalb
entscheiden sich einige von vornherein gegen Untersuchungen auf Trisomien.
Diese Entscheidung muss von den Arztinnen und Arzten akzeptiert werden.

Auf der anderen Seite kann ein Test helfen, sich auf die besonderen Bedurfnisse
eines Kindes mit Trisomie einzustellen und sich vorzubereiten. Vorgeburtliche
Untersuchungen kénnen allerdings oft nicht voraussagen, wie ausgepragt die
Beeintrachtigungen durch die Trisomie sein werden, und wie viel Unterstiitzung
ein Kind spater tatsachlich braucht.

Weitere Informationen

Diese Broschiire kann nicht alle Fragen zum NIPT beantworten. Sie soll die Be-
ratung durch Ihre Arztin oder Ihren Arzt unterstiitzen. Im Gendiagnostik- und
Schwangerschaftskonflikt-Gesetz ist beschrieben, welche Rechte auf Aufklarung

und Beratung Sie haben.
Informationen dazu und zu weiteren Fragen finden Sie hier:

®  www.familienplanung.de:
Die Bundeszentrale fiir gesundheitliche Aufklarung (BZgA) informiert tiber
viele Themen rund um Schwangerschaft und Geburt, und auch zum Thema
Schwangerschaftsabbruch. Das BZgA-Portal bietet zudem eine Suche nach
Schwangerschaftsberatungsstellen.

®  www.kindergesundheit-info.de:
Diese Internet-Seite der BZgA informiert tber das Leben mit Kindern. Teil

des Angebots ist ein ,Wegweiser fir Familien mit einem behinderten oder

chronisch kranken Kind".
milienratgeber.de:
r Ratgeber der Aktion Mensch enthélt Informationen, Rat und Adressen

fir Menschen mit Behinderungen und Angehorige.

17
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Welche Fragen haben Sie?

Die Beschaftigung mit Untersuchungen in der Schwangerschaft kann viele

Fragen aufwerfen. Sie kdnnen in der@ilie, mit Arztinnen und Arzten oder

in Beratungsstellen besprochen w, . FMer kdnnen Sie Ihre Fragen notieren:
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Abschlussbericht P17-01 Version 1.0
Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik 03.12.2020

B2 Bericht: Quantitative Nutzertestung

B2.1 Ergebnisse der quantitativen Nutzertestung

Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) - 146 -



far IQWIG - Institut fur Qualitdat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen

Ergebnisse

9. Oktober 2020

Q Marktforschung



Studiendesign

Erkenntnisinteresse
Erhebungszeitraum

Zielgruppe

Erhebungsmethode

StichprobengroRe

Quotierung

Statistische Fehlertoleranz

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im

IQWiG

Nutzerbeurteilung von Informationsmaterialien zur Pranataldiagnostik
9. September bis 16. September 2020
Frauen und Manner zwischen 20 und 45 Jahren mit Kinderwunsch

Online-Befragung (CAWI = Computer Assisted Web Interviewing)

1.000 Personen

750 Personen haben die Broschiire bewertet

250 Personen haben die Kurzinfo und die Broschiire bewertet

Bildung: 50 % niedrig, 50 % mittel/hoch

Geschlecht: 80 % Frauen, 20 % Manner

50 % haben bereits Kinder, 50 % nicht

bis + 3,1 Prozentpunkte (maximale Fehlertoleranz bei einem ermittelten
Anteilswert von 50% in der Stichprobe, bezogen auf Gesamtwerte,
Konfidenzintervall 95%)




o u
Testmaterialien IQWI G

Kurzinfo (8 Seiten) Broschiire (21 Seiten)
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Die Materialien wurden online iiber ein Broschiiren-Visualisierungstool mit Umbldttermoglichkeit (vor und zuriick;
Anzeige ,Weiter“-Button zeitverzégert) und Zoomfunktion vorgenommen. Hiermit wurde ein praxisnahes Durchblittern
mit einer festen Mindest-Expositionsdauer kombiniert.

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021
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Bewertung der Materialien

IQWiG

» Grundlegende Beurteilung: durchweg positiv

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im

Die Informationsmaterialien schneidet insgesamt sehr gut ab. Jeweils 88 % der Rezipienten
beurteilen die Kurzinfo sowie die langere Broschire positiv.

Besonders positiv fallt das Urteil zur Verstandlichkeit aus: Annahrend alle Teilnehmer
beurteilen die Materialien als sehr oder als eher verstandlich.

Korrespondierend zur guten Gesamtbeurteilung ist auch die Bereitschaft zur
Weiterempfehlung bei den meisten Lesern vorhanden: 74 % wirden die Kurzinfo
weiterempfehlen und 77 % die Broschiire.

Die Lange der Kurzinfo wird von den Meisten (83 %) als genau richtig eingeschatzt. Von
den Rezipienten, denen ausschlieBlich die Broschiire (ohne Kurzinfo) vorgelegt wurde,
schatzen fast genau so viele (81 %) die Lange der Broschire als passend ein. Wurde vorher
zusatzlich die Kurzinfo prasentiert, hat dies negative Auswirkungen auf die Beurteilung der
Lange.

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021




Wirkung der Materialien IQWI G

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im

Implizit neutral: Kaum Einfluss auf generelle Einstellung zu Untersuchung

Ziel der Materialien ist es, Wissen zu vermitteln und damit eine fundierte und informierte
Entscheidung fir oder gegen Pranataldiagnostik zu ermoglichen. Die Materialien soll daher
weder zu- noch abratend wirken, sondern ausschlieRlich eine Auseinandersetzung mit der
Thematik anregen.

Dem werden die Materialien gerecht: 86 % meinen, dass die Broschure hilft, Giber die Vor-
und Nachteile des NIPT nachzudenken.

Die Freiwilligkeit der Untersuchung wird von der Mehrheit der Rezipienten

wahrgenommen. 35 % meinen jedoch dass die Kurzinfo nahelegt alle Untersuchungen zu
machen.

Die Broschire vermittelt bei 70 % der Lesern ein neutrales Bild des Lebens mit einem Kind
mit Down-Syndrom. Nur 14 % meinen, dass die Schwierigkeit betont werden. 11 % denken
demgegenuber, dass eher die positiven Seiten betont werden.

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021




IQWiG

Wirkung der Materialien

» Implizit neutral: Kaum Einfluss auf generelle Einstellung zu Untersuchung

= Insgesamt haben die Materialien nur geringen Einfluss auf die generelle Einstellung zu
Tests auf Trisomie sowie auf deren Nutzungsabsicht. Kurzinfo und Broschiire fihren jedoch

eher dazu, eine vorhandene Nutzungsabsicht abzuwagen und solche Test nicht
grundlegend in jeder Situation als sinnvoll zu erachten.

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



IQWiG

Wissensvermittlung durch die Materialien

» Wissensvermittlung gelingt gut

= Die Verstandlichkeit der Materialien wurde nicht nur explizit abgefragt, sondern auch
implizit durch Wissensfragen nach dem Lesen erfasst. Themen waren die Art des
Testverfahrens bei einem NIPT, Haufigkeit von Trisomien, die Bedeutung eines
unauffalligen NIPT sowie die Zuverlassigkeit des Tests.

= Am besten gelang die Wissensvermittlung hinsichtlich des Haufigkeit von Trisomien:
81 % konnten hier die korrekte Losung benennen. Dass es sich beim NIPT um eine
Blutuntersuchung handelt, konnten 70 % nach der Beschaftigung mit den Materialien
richtigerweise zuordnen. Fast ebenso Viele (68 %) wissen, dass der NIPT nur selten eine
Trisomien Ubersieht und somit bei einem unauffalligem Testergebnis keine weiteren
Untersuchungen erforderlich sind.

= Bei der Frage nach der Zuverlassigkeit des NIPT war der Schwierigkeitsgrad durch das
Antwortformat (mehrere richtige Losungen) erhoht. Dennoch waren nur sehr wenige der
Ansicht, dass ein auffalliges Testergebnis immer Trisomie 21 bedeutet (9 %) bzw. dass der
Test nie eine Trisomie Ubersieht (7 %).

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021




IQWiG

Handlungsempfehlungen

= Die Materialien erfillen lhren Zweck der neutralen Information und kdnnen zum Einsatz
empfohlen werden. Kritik wurde nur sehr wenig gedauRert.

= In der Kurzbroschiire konnte ggf. noch deutlicher herausgestellt werden, dass nicht
generell alle Untersuchungen fir Jeden empfehlenswert sind.

= Etwa jeder Finfte empfindet die Broschtre als zu lang wobei jedoch meist keine konkreten
Inhalte als Kiirzungspotenzial benannt werden. Vor Finalisierung der Materialien sollte
noch einmal Uberprift werden, ob ggf. Textklirzungen /Vereinfachungen innerhalb
einzelner Abschnitt sinnvoll erscheinen.

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021
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Alter

IQWiG

20-24 Jahre

25-29 Jahre Befragt wurden Personen zwischen
20 und 45 Jahren mit
Kinderwunsch
Der Altersdurchschnitt liegt bei

30-34 Jahre 33,1 Jahren. Die befragten Manner
sind im Durchschnitt etwas alter als
die teilnehmenden Frauen (35,9
Jah . 32,3 Jahre).

35-39 Jahre ahre vs. 32,3 Jahre)

40-45 Jahre

) 33,11ahre

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: Al Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwert

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021




Geschlecht IQWI G

Befragte sind liberwiegend weiblich

Insgesamt wurden gemal der Zielgruppendefinition zu 80 % Frauen und zu 20 % Manner befragt. Unter den Befragten mit
niedrigem Bildungsniveau ist der Frauenanteil etwas hoher als unter denen mit mittlerer oder hoher Bildung.

Gesamt niedrige Bildung mittlere/hohe Bildung

mannlich mannlich mannlich

weiblich weiblich weiblich

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: S13 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



IQWiG

Befragte mit Kindern

Die Hilfte der Befragten hat Kinder
Gemal der Zielgruppendefinition wurden je zur Halfte Eltern sowie Personen ohne Kinder befragt.

Gesamt niedrige Bildung mittlere/hohe Bildung

000

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Frage: S4 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent



Bildungsabschluss

kein allgemeiner Schulabschluss

Haupt-/(Volks-)schulabschluss

Realschulabschluss (Mittlere Reife)
oder gleichwertiges

Abitur, (Fach-) Hochschulreife ohne
Studium

Studium (Universitat, (Fach-)
Hochschule, Polytechnikum)

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im

16

3

[ .

20

Frage: A2

49

Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent

IQWiG

Knapp die Halfte der Befragten
hat einen Haupt- oder
Volksschulabschluss

Zusammen mit den Befragten ohne
Schulabschluss bilden sie die
Kategorie niedrige Bildung. GemaR
der Zielgruppendefinition gehdren
50 % der Befragten zu dieser
Kategorie. 16 % haben einen
Realschul- oder dhnlichen
Abschluss (mittlere Bildung) und
ein Drittel der Befragten hat die
Hochschulreife mit oder ohne
Studium (hohe Bildung).



Informationen uiber vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien

I 46

ja, Gber den Arzt GG 43
' _ I 16
ja, uber die Hebamme I 13
ja, Uber Broschiren /Flyer s 18
ja, Uber das Internet IEEEGNGNGNGNGG__—_—_—_S 31
44

ja, Sonstige Quellen m 8

nein I 37

nicht relevant

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

49

IQWiG

Knapp zwei Drittel der Befragten
haben sich bereits liber
vorgeburtliche Untersuchungen
auf Trisomien informiert

Am haufigsten wird der Arzt als
Informationsquelle genannt, am
zweithaufigsten das Internet. Ein
Drittel hat sich hingegen noch nicht
informiert. Unter den Befragten mit
niedrigem Bildungsniveau ist dieser
Anteil etwas hoher als unter den
Teilnehmern mit hohem
Bildungsniveau.

Marktforschung
Frage: A4 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; Mehrfachnennungen maoglich Qhopp



IQWiG

Schwangerschaft

15 % Schwangere unter den Befragten
14 % der Frauen und 21 % der Manner geben an, dass sie bzw. ihre Partnerin momentan schwanger sind.

Gesamt niedrige Bildung mittlere/hohe Bildung

ja ja

keine
Angabe

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: A5 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021
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IQWiG

Generelle Einstellung zu vorgeburtlichen Untersuchungen auf Trisomien

Vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien stolRen auf wenig Ablehnung
Vor Rezeption der Informationsmaterialien halten zwei Drittel der Befragten solche Untersuchungen fiirimmer oder oft
sinnvoll. 7 % sprechen sich gegen sie aus. Hinsichtlich des Bildungsniveaus gibt es hier keine nennenswerten Unterschiede.

2,

Bildung

1+2 4+5
|m.mer/oft teils/teils selten/nie sinnvoll keine
sinnvoll Angabe

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: B1 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



Teilnahmebereitschaft an vorgeburtlichen Untersuchungen auf
Trisomien

IQWiG

Gut jeder zweite Befragte plant,

ich / wir werde(n) keine machen Untersuchungen wahrzunehmen

lassen :
56 % geben vor Rezeption der

Unterlagen an, dass sie
vorgeburtliche Untersuchungen auf
Trisomien wahrnehmen wiirden,
wenn sie ein Kind erwarteten.

13 % werden hingegen
voraussichtlich keine Untersuchung
machen lassen.

ich / wir bin (sind) unentschlossen

Bei Personen, die sich — ggf.
aufgrund eines héheren Risikos -
bereits GUber Untersuchungen auf
Trisomien informiert haben, ist die
Bereitschaft hdher als bei
Teilnehmern, die dies noch nicht
getan haben (62 % vs. 49 %).

4 Auch mit dem Alter steigt die
Teilnahmebereitschaft.

ich / wir werde(n) Untersuchungen
wahrnehmen

weiB nicht / keine Angabe

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: B2 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



Durchfiihrung vorgeburtlicher Untersuchungen auf Trisomien IQWI G

Bei knapp einem Viertel der Befragten wurden bereits vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien durchgefiihrt

Unter den Befragten mit mittlerem oder hohem Bildungsniveau ist dieser Anteil hoher als unter denen mit geringem
Bildungsniveau.

Gesamt niedrige Bildung mittlere/hohe Bildung

keine
Angabe

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im

Frage: B3 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



Grund fiir vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien

auf eigenem Wunsch, auf Wunsch
des Partners*in/ der Familie 5

aufgrund einer arztlichen
Empfehlung

anderer Grund

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Frage: B4 Basis:

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Falls vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien durchgefiihrt wurden [B3 = 1];
Angaben in Prozent; Mehrfachnennungen maoglich

IQWiG

Der eigene Wunsch oder der des
Umfelds ist gleich haufig Grund
wie eine arztliche Empfehlung

Unter den Befragten, welche
bereits vorgeburtliche
Untersuchungen auf Trisomien
wahrgenommen haben, geben 60
% an, dass diese auf den eigenen
Wunsch bzw. den des Partners, der
Partnerin oder der Familie hin
durchgefiihrt wurden. Ebenso viele
geben eine arztliche Empfehlung
als Grund an.

Zhopp
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IQWiG

Kurzinfo: Gesamtbewertung

Kurzinfo wird insgesamt sehr gut bewertet
Die Kurzbroschiire wird sehr positiv aufgenommen: Fast 9 von 10 Befragten geben an, dass sie ihnen (sehr) gut gefallt.

gesamt 9 21 1,7
Bildung
niedrig 11 1,7
mittel/hoch 8 12 1,7
1+2 4+5
(sehr) gut teils/teils (sehr) schlecht A';egi:;e

Frage: C1_1 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



Kurzinfo: Verstandlichkeit

IQWiG

Kurzinfo ist leicht zu verstehen
93 % geben an, dass sie die Kurzinfo sehr oder eher verstandlich finden. Auch unter den Befragten mit niedrigem
Bildungsniveau ist dieser Wert etwas geringer.

gesamt 5 1,5
Bildung
mittel/hoch 50 1,5

1+2 4+5

eher/sehr schlecht keine
verstandlich Angabe

sehr/eher

verstindlich teils/teils

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: C1_2 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



IQWiG

Kurzinfo: Beurteilung der Lange

zu kurz

genau richtig Ldnge der Kurzinfo wird ebenfalls

gut bewertet

83 % geben an, dass sie die Lange
genau richtig finden. Jeder Zehnte

. wirde weniger Text bevorzugen.
zu viel Text

weiB nicht / keine Angabe | 2

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Frage: C1_3 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent




Kurzinfo: Fehlende Informationen

detailliertere Informationen zum Ablauf der
Untersuchungen

Infos zu Risiken / Nebenwirkungen / Gefahren
Hinweise zu den Preisen / Infos zu den Kosten
Ansprechpartner / Kontaktmoglichkeiten
ansprechenderes Design / mehr lllustrationen
Vor- & Nachteile der Untersuchungen

Hilfe bei problematischen Befunden
Darstellung von Statistiken

Ubersichtlichere Gliederung

Sonstiges

Gesamt

54

——]
T

K
- E
K
K
K

0

IQWiG

Einige wiinschen sich
detailliertere Informationen

Wer angegeben hat, dass die
Kurzinfo mehr Text
enthalten konnte, wurde
nach fehlenden
Informationen gefragt. Am
haufigsten wurden
detailliertere Informationen
zum Ablauf sowie zu Risiken,
Nebenwirkungen und
Gefahren der
Untersuchungen
vorgeschlagen.

Falls in der Kurzinfo zu kurzer Text [C1_3 = 1]; Angaben in Prozent; offene Abfrage; Marktforschung
Frage: C1_4 Basis: Mehrfachnennungen maoglich; Aufgrund geringer Fallzahl (n=13) nur opp

Tendenzaussagen moglich

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021




Kurzinfo: Uberfliissige Informationen

insgesamt kirzer fassen, z.B. in
Stichworten/Aufzahlungen

[llustrationen/Bilder

komplizierte Satze

unwichtige und Uberflissige
Informationen

zu viele medizinische Begriffe

Sonstiges

Gesamt

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Frage: C1_5

EEN

Mehrfachnennungen méglich

IQWiG

Einige wiinschen sich kiirzer
gefasste Texte

Wer angegeben hat, dass die
Kurzinfo weniger Text enthalten
kdnnte, wurde gefragt, was in der
Kurzinfo gestrichen werden konnte.
Konkrete Informationen wurden
hierbei kaum genannt. Am
haufigsten wurde hingegen
vorgeschlagen, die Texte kdnnten
insgesamt kirzer gefasst werden.

Ilar rschung
Falls in der Kurzinfo zu viel Text [C1_3 = 3]; Angaben in Prozent; offene Abfrage; Qhop”p



IQWiG

Kurzinfo: Vertrauenswiirdigkeit

Kurzinfo wirkt vertrauenswiirdig
Fast 9 von 10 Befragten geben an, dass die Kurzinfo auf sie sehr oder eher vertrauenswiirdig wirkt. Befragte mit geringem
Bildungsniveau sind etwas misstrauischer.

gesamt 7 22 1,7

Bildung

niedrig 9 2 1,8
mittel/hoch 1,6

1+2 4+5

sehr/eher
vertrauenswiirdig

eher/iiberhaupt keine
nicht Angabe
vertrauenswiirdig

teils/teils

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: C1_6 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



Kurzinfo: Niitzlichkeit |QW| G

Kurzinfo bietet einen guten Uberblick und stellt eine erste Vorbereitung dar
Die Befragten wurden nach ihrer Zustimmung oder Ablehnung zu bestimmten Aussagen gefragt:

Die Kurzinfo ... @

hilft mir, einen Uberblick {iber die

vorgeburtlichen Untersuchungen zu 1,6
bekommen.
regt dazu an, Uber vorgeburtliche 18
Untersuchungen nachzudenken ’
bereitet mich gut auf ein arztliches 19
)

Beratungsgesprach vor.

1+2 4+5
trifft voll und . . trifft keine
ganz/eher zu teils/teils eher/iiberhaupt Angabe

nicht zu

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Marktfarschung
Frage: C1_8 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten Qhopp



Kurzinfo: Niitzlichkeit |QW| G

Kurzinfo bietet einen guten Uberblick und stellt eine erste Vorbereitung dar
Die Befragten wurden nach ihrer Zustimmung oder Ablehnung zu bestimmten Aussagen gefragt:

Die Kurzinfo ... Bildung @

hilft mir, einen Uberblick tber die niedrig [ 8 B 16
vorgeburtlichen Untersuchungen zu )
ooz et /nocn [ 7 15

vecr I =B 1o
regt dazu an, Uber vorgeburtliche & l !

bereitet mich gut auf ein arztliches 8 l 19

1+2 4+5

trifft voll und . . trifft keine
ganz/eher zu tells/teils eher/iiberhaupt Angabe
nicht zu

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Frage: C1_8 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten



IQWiG

Kurzinfo: Verbesserungsvorschlage

ansprechendes Design / mehr lllustrationen . 7

detaillierte Informationen zum Ablauf der Untersuchungen I 3

Hinweise zu den Preisen / Infos zu den Kosten I 3

weniger Text / mehr Stichpunkte | 2 Befragte wiinschen sich mehr
lllustrationen

Infos zu Risiken / Nebenwirkungen / Gefahren 1 AUfgrupd SEr msgesa.mt positiven
Beurteilung nannten insgesamt nur
21 % Verbesserungsvorschlage. Am
meisten Befragte wiinschen ein
ansprechenderes Design oder mehr
[llustrationen. 79 % der Befragten
nennen keine
Verbesserungsvorschlage.

Angstmacherei | 2

verleitet zum Schwangerschaftsabbruch
Hervorhebung von relevanten Informationen

hat insgesamt nicht gefallen
Statistiken/Informationen Uber Haufigkeiten erganzen
fehlende Anregung zum Lesen

Hinweis auf weitere Quellen

Risikogruppen benennen

N O R R P R R R

Sonstiges

Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; offene Abfrage; Mehrfachnennungen maglich Q opp

Frage: C1_9

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



Kurzinfo: Weiterempfehlungsbereitschaft

Hohe Weiterempfehlungsbereitschaft

IQWiG

Knapp drei Viertel aller Befragten wiirden die Kurzinfo einer guten Freundin oder befreundeten Paaren empfehlen.

4 % halten die Kurzbroschiire nicht fir empfehlenswert.

gesamt 20

Bildung

niedrig 18
mittel/hoch 21

1+2 4+5
ganz sicher / sehr vielleicht sehr keine
wahrscheinlich ellelc wahrscheinlich Angabe
nicht / bestimmt

nicht

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Frage: C1_10 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten

&

2,0

2,0

2,0



Kurzinfo: Wirkung

Kurzinfo legt nahe, Untersuchungen
auch ablehnbar

Kurzinfo legt nahe, alle
Untersuchungen zu machen

weil} nicht / keine Angabe

Gesamt

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im

Frage: C1_11

40

mittlere/hohe
Bildung

Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent

IQWiG

Ein Drittel meint, dass die Kurzinfo
alle Untersuchungen empfiehlt.

Bei gut zwei Dritteln weckt sie
demgegentber den Eindruck, dass
explizit auf die Freiwilligkeit aller
Untersuchungen hingewiesen wird.
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Allgemeine Bewertungsfragen zu den Materialien nach dem Lesen - Broschiire

Wissensfragen nach dem Lesen

Einstellungsfragen nach dem Lesen




Broschiire: Gesamtbewertung IQW| G

Auch die Broschiire wird sehr gut bewertet

88 % geben an, dass ihnen die Broschiire (sehr) gut gefallt. Der Mittelwert liegt, genau wie bei der Kurzinfo, bei 1,7. Befragte

mit mittlerem oder hohem Bildungsniveau bewerten die Broschiire durchschnittlich etwas besser als Befragte mit geringem
Bildungsniveau. @

gesamt 11 1,7
Bildung

iedri

niedrig 13 1 1,7

mittel/hoch

1+2 4+5

. . keine
(sehr) gut teils/teils (sehr) schlecht Angabe

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Frage: C2_1 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten



Broschiire: Verstandlichkeit

IQWiG

Broschiire ist leicht zu verstehen
92 % geben an, dass sie die Broschiire sehr oder eher verstandlich finden. Auch unter den Befragten mit niedrigem
Bildungsniveau ist dieser Wert kaum geringer. @

Bildung

1+2 4+5

eher/sehr schlecht keine
verstandlich Angabe

sehr/eher

verstindlich teils/teils

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: C2_2 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



IQWiG

Broschiire: Beurteilung der Lange

zu kurz

Mehrheit findet, dass die
Broschiire die richtige Lange hat

genau richtig Ein Funftel der Befragten findet

hingegen, die Broschiire kdnnte
kiirzer sein. Kaum jemand findet
die Broschiire zu kurz. Personen,
die vor der Broschiire auch die
Kurzinfo gelesen haben, finden
die Broschiire haufiger zu lang
(27 % vs. 17 % bei Nicht-

| 1 Rezipienten der Kurzbroschire).

weiB nicht / keine Angabe I 2

Gesamt niedrige Bildung

mittlere/hohe
Bildung

Frage: C2_3 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021




IQWiG

Broschiire: Uberfliissige Informationen

I 31
R 32
30

lange Texte / Erkldrungen /
Abschnitte

teilweise Uberflissige = 88 Einige wiinschen sich kiirzer
Informationen 9 gefasste Texte
B 6 Wer angegeben hat, dass die
Abbildung (mit 10.000 Frauen) [ 3 Broschire eher zu lang ist, wurde
9 gefragt, was weggelassen werden
— kdnnte. Am haufigsten wurde
5 vorgeschlagen, Texte konnten
doppelte Texte / Wiederholungen [l 7 generell kiirzer gefasst werden.
2 Konkrete Aussagen/Abschnitte
M2 wurden in der Regel jedoch nicht
Sonstiges Il 5 genannt.
3
M 5
nichts Il 4
5
7
Gesamt niedrige Bildung mittlere/hohe

Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: C2_5

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Marktforschung
Basis: Falls Broschiire zu lang [C2_3 = 3]; Angaben in Prozent; offene Abfrage; Qhopp

Mehrfachnennungen méglich



IQWiG

Broschiire: Vertrauenswiirdigkeit

Broschiire wirkt noch etwas vertrauenswiirdiger als Kurzinfo
91 % geben an, dass die Broschiire auf sie sehr oder eher vertrauenswiirdig wirkt. Rezipienten mit niedriger Bildung finden
die Broschiire etwas seltener glaubwiirdig. @

gesamt 7 1,6

Bildung

niedrig 9 1 1.6
mittel/hoch 1,6

1+2 4+5

sehr/eher
vertrauenswiirdig

eher/iiberhaupt keine
nicht Angabe
vertrauenswiirdig

teils/teils

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: C2_6 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



IQWiG

Broschiire: Leben mit einem Kind mit Down-Syndrom

Die Darstellung ist ausgewogen. 70

70

I

Broschiire vermittelt eine

14 ausgewogene Darstellung

Die Darstellung betont eher die Die Teilnehmer wurden gefragt, wie
12

Schwierigkeiten. ihrer Meinung nach das Leben mit
einem Kind mit Down-Syndrom in
der Broschuire dargestellt wird.

11 70 % finden, dass die Darstellung

Die Darstellung betont eher die ausgewogen ist. Etwas mehr

positiven Seiten. - 9 Befragte finden die Darstellung zu
13 negativ als zu positiv (14 % vs.
11 %).

Bs

weiB nicht / keine Angabe . 6
5

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Frage: C2_7 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent



IQWiG

Broschiire: Nutzlichkeit

Broschiire wird liberwiegend als niitzlich empfunden
21 % geben jedoch auch an, dass sie die Broschiire (eher) nicht hilfreich finden. Die Befragten wurden nach ihrer

Zustimmung oder Ablehnung zu bestimmten Aussagen gefragt: @
Die Broschiire ...

hilft mir, Gber die Vor- und Nachteile des 10 81 1.7
NIPT nachzudenken. !
bereitet gut auf ein arztliches
1+2 4+5
trifft voll und . . trifft keine
ganz/eher zu teils/teils eher/ﬁ:;erhaupt Angabe

nicht zu

Frage: C2_10 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021




Broschiire: Nutzlichkeit

IQWiG

Broschiire wird liberwiegend als niitzlich empfunden
23 % geben jedoch auch an, dass sie die Broschiire (eher) nicht hilfreich finden. Die Befragten wurden nach ihrer
Zustimmung oder Ablehnung zu bestimmten Aussagen gefragt:

Die Broschire ... Bildung @

eari S
hilft mir, Gber die Vor- und niedrs 9 I1 1,7

bereitet gut auf ein arztliches 8 Il e
eratungsgesprachvor.  mittel /hoch || | i1 E 18

vedrie [INNZSINN o NS 39
stricheniireieh:  miver/nocn S 7 DN

1+2 445

trifft voll und . . trifft keine
ganz/eher zu teils/teils eher/iiberhaupt Angabe
nicht zu

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Marktforschung
Frage: C2_10 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten Qhopp



IQWiG

Broschiire: Verbesserungsvorschlage

weniger Text/Broschire kirzen I 5

ansprechenderes Design / mehr Illustrationen I 4q

negatives Bild Giber Leben mit Behinderung 2 Auch bei der Broschiire wiinschen
sich einige mehr lllustrationen
Angstmacherei 1 Nach Verbesserungsvorschlagen
gefragt, wiinschen sich am meisten

Hinweis auf weitere Quellen / Verweise auf

- . ) 1 Befragte weniger Text, ein
zusatzliches Informationsmaterial

ansprechenderes Design oder mehr
[llustrationen. 85 % der Befragten
nennen hingegen keine
Verbesserungsvorschlage.

farbliche Gestaltung 1

Hervorhebung von relevanten Informationen (Q

Abbildung mit 10.000 Frauen (Q

Sonstiges I 3

Marktforschung
Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; offene Abfrage; Mehrfachnennungen maglich Qhopp

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Frage:

c2 11




IQWiG

Broschiire: Weiterempfehlungsbereitschaft

Hohe Weiterempfehlungsbereitschaft
Gut drei Viertel der Befragten wiirden die Broschiire einer guten Freundin oder befreundeten Paaren empfehlen. 3 %
wirden nicht weiterempfehlen. Die Weiterempfehlungsrate liegt somit noch etwas hoher als die der Kurzinfo.

gesamt 19 2 1,9

Bildung

niedrig 19 2 1,9
mittel/hoch 18 2 1,9

1+2 4+5
ganz sicher / sehr vielleicht sehr keine
wahrscheinlich ellelc wahrscheinlich Angabe
nicht / bestimmt

nicht

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: C2_12 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021
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Was ist ein NIPT?

IQWiG

70
eine Blutuntersuchung

76
Die Meisten konnen die Art der

Untersuchung korrekt benennen

ein Eingriff, bei dem Fruchtwasser

_ 70 % wussten nach Rezeption der
entnommen wird

Materialien, dass es sich beim NIPT
um eine Blutuntersuchung handelt.

Befragte mit geringem
Bildungsniveau meinen haufiger,
dass fiir die Untersuchung
Fruchtwasser entnommen werden
muss.

eine Ultraschalluntersuchung

weiB nicht / keine Angabe l

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Frage: D2_1 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent



IQWiG

Was ist ein NIPT?

eine Blutuntersuchung

Befragte, die zusatzlich die
Kurzinfo gelesen haben, sind nicht
besser informiert

ein Eingriff, bei dem Fruchtwasser
entnommen wird

Die Rezeption der Broschtire hat
gleiche Auswirkungen auf den
Wissenstand wie de Rezeption von

eine Ultraschalluntersuchung Broschiire und Kurzinfo

weiB nicht / keine Angabe

Kurzinfo und
Broschiire

Gesamt nur Broschiire

Frage: D2_1 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021




Haufigkeit von Trisomien

etwa 10von 10,000 I 78

etwa 50 von 10.000 [ 11

etwa 160 von 10.000 [ 3

3
1
etwa 250 von 10.000 1
1
| G
weil} nicht / keine Angabe 7
5

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

IQWiG

Sehr gutes Wissen liber die
Haufigkeit von Trisomien

Die Teilnehmenden wurden
gefragt, bei wie vielen schwangeren
Frauen im Alter von 25 bis 29
Jahren das ungeborene Kind ein
Down-Syndrom hat. Hier haben

81 % die richtige Antwort gegeben.
Unter den Befragten mit mittlerem
oder hohem Bildungsniveau ist
dieser Anteil wieder etwas hoher
als unter denen mit geringem
Bildungsniveau.

Frage: D3_1 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwert



Was bedeutet es, wenn der NIPT unauffillig war?

Dass der NIPT eine Trisomie 21
(Down-Syndrom) libersieht, ist sehr
selten. Weitere Untersuchungen sind
nicht notig.

Der NIPT Ubersieht haufiger eine
Trisomie 21. Zur Sicherheit sind
weitere Untersuchungen notig.

24

IQWiG

Zwei Drittel konnen die Bedeutung
eines unauffalligen NIPT korrekt
benennen

25 % meinen demgegentiber, dass
der NIPT haufig eine Trisomie 21
Ubersieht. Unter den Befragten mit
mittlerem oder hohem
Bildungsniveau ist dieser Anteil

auch hier wieder etwas hoher als
unter denen mit geringem
Bildungsniveau.

weil} nicht . 8

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Frage: D3_2 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent



Zuverlassigkeit des NIPT

Auch wenn das Kind keine Trisomie
hat, kann der Test auffallig sein.

Der Test kann eine Trisomie 21
Ubersehen.

Wenn der Test auffallig ist, hat das
Kind immer eine Trisomie 21
(Down-Syndrom).

Der Test Ubersieht nie eine
Trisomie 21.

IQWiG

Der liiberwiegende Anteil der
Rezipienten nimmt korrekt an,
dass der NIPT nicht 100%
zuverlassig ist

Dass es bei einem NIPT zu falsch
positiven Ergebnissen kommen
kann, haben sich gut zwei Drittel
der Befragten gemerkt. Dass es
falsche negative Ergebnisse geben
kann, meinen hingegen nur noch
knapp die Halfte. Die Befragten mit
mittlerem oder hohem
Bildungsniveau waren auch hier
wieder etwas besser informiert als
die mit geringem Bildungsniveau.

8
| K
s

8
]

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Marktforschung
Frage: D3_3 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; Mehrfachnennungen moglich Qhopp



IQWiG

Zustimmung zu Aussagen

mir wurde vermittelt....

dass man selbst entscheiden kann,
ob man vorgeburtliche
Untersuchungen auf Trisomien in
Anspruch nimmt.
Mehrheit findet, dass die
Materialien keine Empfehlungen
fiir Untersuchungen auf Trisomien
vermitteln und man stattdessen

dass man Untersuchungen auf selbst entscheiden kann

Trisomien in Anspruch nehmen
sollte.

Dass man Untersuchungen auf

29 Trisomie bzw. den NIPT in Anspruch
nehmen sollte, meinen 30 % bzw.
29 %.

dass man den NIPT in Anspruch
nehmen sollte.

28

30

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

5 arachung
Frage: D3_4 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; Mehrfachnennungen moglich Qhopp

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021




Zustimmung zu Aussagen

IQWiG

mir wurde vermittelt....

dass man selbst entscheiden kann,
ob man vorgeburtliche
Untersuchungen auf Trisomien in
Anspruch nimmt.

Umfang der Testmaterialien hat
keinen Einfluss auf
wahrgenommene Empfehlung
dass man Untersuchungen auf
Trisomien in Anspruch nehmen
sollte.

Befragte, die zusatzlich zur
Broschiire die Kurzinfo gelesen
haben, urteilen ahnlich wie
Teilnehmer, die ausschlieRlich die
Broschire gelesen haben.

dass man den NIPT in Anspruch
nehmen sollte.

Kurzinfo und .
Gesamt . nur Broschiire
Broschiire

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Iar rschung
Frage: D3_4 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; Mehrfachnennungen moglich Qhopp
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Einstellungsfragen nach dem Lesen




IQWiG

Generelle Einstellung vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien

Einstellungen zu Untersuchungen hat sich aufgrund der Materialien nur wenig verandert.

Am Ende der Befragung wurden die Teilnehmenden noch einmal nach ihrer Einstellung zu vorgeburtlichen Untersuchungen
auf Trisomien gefragt. 67 % halten diese nun flr immer oder oft sinnvoll (vorher 68 %), 27 % urteilen mit teils/teils (vorher
23 %) und 5 % sprechen sich gegen sie aus (vorher 7 %). @

Bildung

1+2 4+5
|m.mer/oft teils/teils selten/nie sinnvoll keine
sinnvoll Angabe

Frage: E1 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent und Mittelwerten

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



Teilnahmebereitschaft an vorgeburtlichen Untersuchungen auf
Trisomien

IQWiG

ich / wir werde(n) Untersuchungen
wahrnehmen

Etwas weniger als zu Beginn der
Befragung planen,
Untersuchungen wahrzunehmen

ich / wir bin (sind) unentschlossen 51 % geben an, dass sie in Zukunft

vorgeburtliche Untersuchungen auf
Trisomien wahrnehmen werden
(vorher 56 %). 33 % sind
unentschlossen (vorher 27 %) und
14 % werden oder wiirden keine
Untersuchung machen lassen
(vorher 13 %).

ich / wir werde(n) keine machen
lassen

keine Angaben

mittlere/hohe
Bildung

Gesamt niedrige Bildung

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Frage: E2 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent

Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021



Generelle Einstellung vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien: alle IQWi G
Befragten

Nur geringe Veranderungen hinsichtlich der Einstellung zu Untersuchungen

Einige Teilnehmer, die vorher mit teils/teils geantwortet hatten, wechselten zu einer positiven oder negativen Antwort. Etwas

mehr jedoch wechselten von einer positiven oder negativen zur ambivalenten Antwort. Kaum Befragte haben sich hingegen
komplett umentschieden.

Unveranderte Entscheidung 1%
= 0

61

olo

oo

Lesebeispiel: 9 % wechseln

von immer/oft sinnvoll

zu teils/teils. In der
entgegengesetzten
Richtung sind es 6 %.
Insgesamt ergibt sich eine
Wanderung von 3 % in
Richtung teils/teils

15
3

selten/nie sinnvoll immer/oft sinnvoll

teils/teils

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Marktforschung
Frage: B1/E1 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; nur gultige Nennungen Qhopp



Generelle Einstellung vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien: IQWi G
niedrige Bildung

Bildung hat kaum einen Einfluss auf die wechselnden Einstellungen

Befragte mit niedrigem Bildungsniveau wechselten etwas haufiger von teils/teils zu einer positiven Einstellung und etwas

seltener von einer negativen zu teils/teils.
Unverdnderte Entscheidung | 0 I I

61

%

A4

olo

oo

15

3

selten/nie sinnvoll immer/oft sinnvoll

teils/teils

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Marktforschung
Frage: B1/E1 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; nur gultige Nennungen Qhopp



Generelle Einstellung vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien: IQWi G
mittlere/hohe Bildung

Bildung hat kaum einen Einfluss auf die wechselnden Einstellungen

Befragte mit mittlerem oder hohem Bildungsniveau wechselten etwas seltener zwischen teils/teils und einer positiven
Einstellung und etwas haufiger von einer negativen zu teils/teils.

Unveranderte Entscheidung

-2 %

61

olo

oo

15
4

selten/nie sinnvoll immer/oft sinnvoll

teils/teils

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Marktforschung
Frage: B1/E1 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; nur gultige Nennungen Qhopp



Teilnahmebereitschaft an vorgeburtlichen Untersuchungen auf IQWi G
Trisomien: alle Befragten

Befragte sind etwas unentschlossener bzgl. ihrer Teilnahmebereitschaft an Untersuchungen

Einige Teilnehmer, die vorher unentschlossen waren, wechselten zu einer positiven oder negativen Antwort. 10 % wechselten
von einer positiven Antwort hin zu unentschlossen.

Unveranderte Entscheidung

0%

Gy

olo

47 J

oo

Lesebeispiel: 10 %
wechseln von
teilnahmebereit

zu unentschlossen. In der
entgegengesetzten
Richtung sind es nur 5 %.
Insgesamt ergibt sich eine
Wanderungvon 5 % in
Richtung unentschlossen.

19
10

teilnahmebereit nicht teilnahmebereit

unentschlossen

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Marktforschung
Frage: B2/E2 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; nur gultige Nennungen Qhopp



Teilnahmebereitschaft an vorgeburtlichen Untersuchungen auf IQWi G
Trisomien: niedrige Bildung

Bildung hat kaum einen Einfluss auf die veranderte Teilnahmebereitschaft

Befragte mit niedrigem Bildungsniveau wechselten etwas haufiger zwischen einer negativen Antwort und unentschlossen und
etwas seltener von einer positiven zu einer negativen.

Unveranderte Entscheidung

0%

olo

oo

44

Lesebeispiel: 5 % wechseln

von teilnahmebereit

zu unentschlossen. In der
entgegengesetzten
Richtung sind es nur 3%.
Insgesamt ergibt sich eine
Wanderung von 2% in
Richtung unentschlossen.

23

teilnahmebereit nicht teilnahmebereit

unentschlossen

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Marktforschung
Frage: B2/E2 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; nur gultige Nennungen Qhopp



Teilnahmebereitschaft an vorgeburtlichen Untersuchungen auf IQWi G
Trisomien: mittlere/hohe Bildung

Bildung hat kaum einen Einfluss auf die veranderte Teilnahmebereitschaft

Befragte mit mittlerem oder hohem Bildungsniveau wechselten etwas seltener von einer negativen Antwort zu einer
positiven.

Unveranderte Entscheidung

0%

olo

51

oo

Lesebeispiel: 5 % wechseln

von teilnahmebereit

zu unentschlossen. In der
entgegengesetzten
Richtung sind es nur 3%.
Insgesamt ergibt sich eine
Wanderung von 2% in
Richtung unentschlossen.

16
10

teilnahmebereit nicht teilnahmebereit

unentschlossen

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021

Marktforschung
Frage: B2/E2 Basis: Alle Befragten; Angaben in Prozent; nur gultige Nennungen Qhopp



Testmaterialien

IQWiG

Kurzinformation

Frage:

Nutzertestung, IQWIG - Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen, Oktober 2020, P1021
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Liebe Leserin, lieber Leser,

wenn Sie ein Kind e \en, sind Sie wahrscheinlich voller
Vorfreude und guteiHoffnung. Das ist berechtigt: Den
allermeisten n, die zur Welt kommen, geht es gut.

Wahr der Schwangerschaft werden Ihnen viele Untersu-
ch angeboten. Weil sie vor der Geburt stattfinden,
n sie als pranatal bezeichnet.

\, Wichtig ist:

) Alle diese Untersuchungen sind freiwillig. Sie konnen
selbst entscheiden, welche Sie in Anspruch nehmen.

Die gesetzlichen Krankenversicherungen tibernehmen be-
stimmte Standarduntersuchungen. Sie dienen dazu, die
Entwicklung des ungeborenen Kindes zu beobachten und
gesundheitliche Probleme zu erkennen. Zusdtzliche Unter-
suchungen kdnnen in bestimmten Situationen zur Abkla-
rung eingesetzt werden. Einige werden dann ebenfalls von
den Krankenkassen tibernommen.

Dieses Faltblatt informiert kurz iber die haufig angebote-
nen Untersuchungen und dariiber, wo Sie weitere Beratung
und Unterstiitzung finden kénnen.




Welche Standarduntersuchungen
werden von den gesetzlichen
Krankenkassen itbernommen?

Zu den Standarduntersuchungen gehoren unter anderem
das Abtasten des Bauches und regelmafige Blut-
abnahmen. Aus dem Blut lassen sich zum Beispiel Blut-
gruppe und Rhesusfaktor bestimmen und erkennen, ob ein
Schutz gegen Rételn und andere Infektionen besteht.

Um die 10., 20. und 30. Schwangerschaftswoche herum wird
jeweils eine Ultraschalluntersuchung zur Kontrolle ange-
boten. Dabei wird zum Beispiel geschaut, wie das ungebo-
rene Kind wachst und wie sich seine Organe entwickeln.
Das Ultraschallbild zeigt auch die Lage des Ungeborenen
sowie der Plazenta.

Bei Auffalligkeiten sind weitere Ultraschalluntersuchungen
moglich. Im Ultraschall konnen auch Fehlbildungen

auffallen.

Die Ergebnisse der Standarduntersuchungen werden im
Mutterpass eingetragen.

/
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Welche zusatzlichen
Untersuchungen werden in
bestimmten Situationen bezahlt?

Nicht invasiver Prinataltest (NIPT) auf Trisomie
13, 18 und Trisomie 21 (Down-Syndrom)

Fuir diesen Test wird Blut aus der Armvene einer Frau ent-
nommen. Wenn das Ungeborene keine Trisomie hat, kann
der NIPT dies mit hoher Sicherheit bestdtigen. Weist er auf
eine Trisomie hin, ist zur sicheren Klarung noch ein Eingriff
notig, etwa eine Fruc sseruntersuchung. Der NIPT wird

ab der 10. Schwag@w ftswoche angeboten.

Die gesetzli(\éankenkassen ibernehmen die Kosten
nur, wenn §éj rau gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem
Arzt eE chieden hat, dass der Test in ihrer personlichen

Sit sinnvoll ist. Vor einem NIPT muss eine ausfiihr-
rztliche Beratung stattfinden.

Fruchtwasseruntersuchung und
Chorionzottenbiopsie

Zur sicheren Diagnose einer Trisomie oder bestimmter
Erkrankungen ist ein Eingriff notig. Dabei wird eine feine
Nadel durch die Bauchdecke in die Gebarmutter eingefiihrt,
um Fruchtwasser oder Gewebe aus der Plazenta zu
entnehmen (Chorionzottenbiopsie). Durch das Einfithren
der Nadel kommt es bei etwa 3 von 1000 Eingriffen zu einer
Fehlgeburt.

Diese Untersuchungen werden von den gesetzlichen
Krankenkassen nur bezahlt, wenn ein Verdacht auf
bestimmte Erkrankungen, Fehlbildungen oder
Behinderungen des Kindes abgeklart werden soll.



Uberblick: Vorgeburtliche Untersuchungen

Standard- Schwanger- Zusitzliche
schafts-
untersuchungen Untersuchungen
woche
9. - 12. Woche: 9 Ab 10. Woche:
Ultraschall Nicht invasiver
10 Prdnataltest
(NIPT)
11
12 Ab 12. Woche:

‘ Entnahme von
Hinzu kommen 13 Gewebe aus der
weitere Untersu- Plazenta (Chori-
chungen wie das 14 onzottenbiopsie)
Abtasten des
Bauches und 15
Blutentnahmen.

16 Ab 16. Woche:
Entnahme von .
17 Fruchtwa¢&ser

(AmniozéRtese) Q\

18
19. — 22. Woche: 19 @ 0
Ultraschall @ 6%
20 Q®

29. — 32. Woche: 29
Ultraschall

Es gibt weitere Untersuchungen, die in der Regel selbst
bezahlt werden miissen. Dazu gehort beispielsweise das
Ersttrimester-Screening (ETS).

Welche weiteren
Untersuchungen gibt es?

Vielleicht bietet Ihre Arztin oder Ihr Arzt Ihnen weitere
Untersuchungen wie zusdtzliche Ultraschalluntersuchungen
oder Bluttests an. Sie missen als sogenannte Individuelle
Gesundheitsleistung (IGel) selbst bezahlt werden.

Ersttrimester-Screening

Viele Arztinnen und Arzte bieten das sogenannte
Ersttrimester-Screen%ETS) an, das Hinweise auf
verschiedene Auffal en geben kann. Es besteht aus
einem Ultrasch einer Blutabnahme aus der Armvene
rimester-Screening kann zum Beispiel
auf einen Herzfehler, offenen Riicken

cheinlichkeit fiir bestimmte Trisomien wie das Down-
ndrom (Trisomie 21) abschitzen. Die Untersuchung wird
zwischen der 12. und 14. Schwangerschaftswoche
angeboten. Das ETS wird in der Regel nicht von den
gesetzlichen Krankenkassen bezahlt.



Muss ich die
Untersuchungen wahrnehmen?

Nein. Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig —
das heif3t, Sie kénnen eine angebotene Untersuchung je-
derzeit ohne Begriindung ablehnen. Ihr Recht auf Nichtwis-
sen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer Untersuchung
drangen darf. Vorgeburtliche Untersuchungen kénnen
weitreichende Folgen haben. Sie kdnnen manchmal helfen,
aber auch verunsichern. Bevor Sie sich fiir eine vorgeburt-
liche Untersuchung entscheiden, ist es deshalb wichtig, sich
Gedanken tber bestimmte Fragen zu machen, zum Beispiel:

Wie viel mochte ich vor der Geburt tiber das

Ungeborene wissen? Welche Untersuchung kann in meiner
Situation sinnvoll sein? Was wiirde ich tun, wenn Auffallig-
keiten wie eine Fehlbildung gefunden werden? Die Schwan-
gerschaft fortsetzen oder tiberlegen, sie abzubrechen?

Sie kdnnen sich dazu in einer Praxis fiir Gyndkologie, fir
Pranataldiagnostik oder Humangenetik beraten lassen. Zu-
dem kann eine psychosoziale Beratung eine wichtige Hilfe

sein. Sie wird vor allem von Schwangerschaftsberatungs- .

stellen kostenlos angeboten, auf Wunsch auch ar@ Q\

O
Wo finde ich Adressen $ \} 0’)
und weitere Inform @
003

® www.familienplanung.de: Die BundeszéQtrale fur
gesundheitliche Aufklarung (BZgA) informiert iiber viele
Themen rund um Schwangerschaft und Geburt, und auch
zum Thema Schwangerschaftsabbruch. Das BZgA-Portal
bietet zudem eine Suche nach Schwangerschaftsbera-
tungsstellen.

X

® www.kindergesundheit-info.de: Diese Internetseite der
BZgA informiert tiber das Leben mit Kindern. Teil des An-
gebots ist ein ,Wegweiser fiir Familien mit einem behin-
derten oder chronisch kranken Kind".

Stand
August 2020

Quellen

Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen (IQWiG). Versicherteninformation zur
Pranataldiagnostik. Vorbericht; Auftrag P17-01. 2020

Weitere Informationen:
www.gesundheitsinformation.de/praenataldiagnostik
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Liebe Leserin, lieber Leser,

Ihre Arztin oder lhr Arzt hat mit Ihnen iiber einen ,,nicht
invasiven Pranataltest” (NIPT) auf die Trisomien 13,18 und 21
gesprochen. Diese Trisomien sind seltene genetische Ver-
dnderungen, die die korperliche und geistige Entwicklung
unterschiedlich beeinflussen. Am bekanntesten ist die
Trisomie 21 (Down-Syndrom).

Der NIPT gehort nicht zu den allgemein empfohlenen
Vorsorgeuntersuchungen in der Schwangerschaft. Er wird
nur dann von den gesetzlichen Krankenkassen bezahlt,
wenn Sie und lhre Arztin oder Ihr Arzt gemeinsam
entschieden haben, dass der Test fiir Sie sinnvoll ist. Das
hangt vor allem von lhrer personlichen Situation ab.

Wichtig ist: Falls der Test fiir Sie infrage kommt, muss lhre
Arztin oder Ihr Arzt Sie vorher ausfiihrlich aufkldren und zu
den moglichen Konsequenzen beraten. 6

Diese Broschtire soll tiber den Test |nf0rm|;$ dle
Beratung unterstiitzen. Sie hat folgende

Vorgeburtliche Untersuchungen @Q

Beratungsangebote ...........wmmmmnninnns

Was Sind THSOMIGNT ..........covoiiiiiirimeineensereseeseesesesssssesssssesesssnenes 5
Was ist ein NIPT? ........ .. 10
Was bedeuten die Testergebnisse? ...........iernnn 12
Wie zuverldssig ist €in NIPT? ..o 14
Wie entSCheiden? ..o sssssesssessseees 16
Weitere Informationen ........ .18

2 Worum geht es?

X
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Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig —

das heif3t, Sie konnen angebotene Untersuchung oder
einen Test jederzeit Begriindung ablehnen. Ihr Recht
auf Nichtwisse wichtig, dass Sie niemand zu einer
Untersuchu gen darf.

Vorge Qliche Untersuchungen kénnen weitreichende
Fo@hben. Bevor Sie sich fiir oder gegen einen NIPT
eiden, ist es wichtig, dass Sie sich tiber folgende
@gen Gedanken machen und rechtzeitig gut beraten

\, lassen:
o

® Mochten Sie tiberhaupt erfahren,
ob lhr ungeborenes Kind eine Trisomie hat?

® Was wiirden Sie bei einem auffalligen Ergebnis tun:
Wiirden Sie das Kind auf jeden Fall bekommen?

Oder wiirde ein Schwangerschaftsabbruch
fir Sie infrage kommen?

® Was wissen Sie Uber Kinder mit einer Trisomie?

® Bendtigen Sie weitere Informationen?

Vorgeburtliche Untersuchungen



Es gibt zwei Formen der Beratung:

® Die drztliche Beratung: Arztinnen und Arzte sind
verpflichtet, iber die Ziele, die Aussagekraft und die
moglichen Folgen einer Untersuchung aufzuklaren.
Wenn es um genetische Untersuchungen geht, diirfen
nur Arztinnen und Arzte die Aufklirung iibernehmen, die
dafiir eine Berechtigung erworben haben. Das kann lhre
Frauendrztin oder |hr Frauenarzt sein, eine Praxis fur
Pranataldiagnostik oder Humangenetik. Sie konnen sich
auch jederzeit eine zweite drztliche Meinung einholen.

® Die psychosoziale Beratung: Sie wird vor allem von
Schwangerschaftsberatungsstellen angeboten. Sie wer-
den dort personlich, online oder telefonisch beraten
(auf Wunsch auch anonym). Die Beratung kann bei der
Entscheidung fiir oder gegen einen Test helfen, aber auch
beim Umgang mit einem auffilligen Ergebnis. Aul3erdem
konnen Sie dort Erwartungen und Sorgen besprechen,
die mit Ihrer Schwangerschaft verbunden sind. g der
manchmal belastenden Wartezeit auf ein Test éms
kann sie ebenfalls unterstitzen. 6

Arztinnen und Arzte sind vor geneti hénﬁj nters

und nach einem auffalligen Befun |chte

Anspruch einer psychosozialen Beratun eisen. Auf

Wunsch miissen sie konkrete Kontakte ;&chwanger-

schaftsberatungsstellen vermitteln. Sie nennen auch Kon-

taktadressen von Selbsthilfegruppen oder Behinderten-
verbanden.

4 Beratungsangebote
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Bei Trisomien sind bestimmte Chromosomen in den Zellen
des Kindes dreifach statt zweifach vorhanden. Dies ver-
andert die Entwicklung des Kindes schon im Mutterleib.
Folgende Trisomien kénnen durch vorgeburtliche Unter-
suchungen erkannt werden:

® Trisomie 21 (Down-Syndrom)
Kinder mit Down-Syndrom entwickeln sich ganz unter-
schiedlich. Sie sind von ihrer Personlichkeit her genauso
vielfaltig wie andere Kinder. Auch wenn sie bestimmte
korperliche Merkma%aben und sich meist langsamer
entwickeln: Oft h sie nur leichte Beeintrachtigungen
und kénnen e&das andere auch kénnen. Einige leben
als Erwacﬁs%&veltgehend selbststandig. Andere sind
starker rachtigt und brauchen mehr Unterstiitzung.
Viel %erden 60 Jahre und dlter. Wie sich ein Kind mit
%Syndrom entwickeln wird, ldsst sich vor der Geburt
t feststellen.

Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)

Kinder mit Trisomie 18 haben Fehlbildungen am Kopf, am
Korper und an den inneren Organen. Diese sind haufig im
Ultraschall erkennbar. Fast alle Kinder haben einen
schweren Herzfehler. Sie sind geistig stark behindert. Die
meisten Kinder sterben noch im Mutterleib oder in den
ersten Tagen nach der Geburt. Etwa 10 % der lebend
Geborenen konnen bis zu finf Jahre oder dlter werden.
Dies gilt aber in erster Linie fuir Kinder mit leichteren
Fehlbildungen.

e Trisomie 13 (Pitau-Syndrom)
Diese Kinder haben verschiedene, fast immer schwere
korperliche Fehlbildungen, die sich auch im Ultraschall-
bild zeigen. Typisch ist ein sehr kleiner Kopf, viele haben
eine Lippen-Kiefer-Gaumenspalte. Hinzu kommt eine
starke geistige Behinderung. Ihre Lebenserwartung ist
dhnlich wie die von Kindern mit einer Trisomie 18.

Was sind Trisomien? 5



Wie haufig sind Trisomien?

Die folgende Tabelle zeigt, dass Trisomien bei Schwangeren
in jedem Alter selten sind. Die Haufigkeit nimmt mit dem
Alter aber zu. Am hdufigsten ist das Down-Syndrom

(Trisomie 21).
Was bedeutet ein Kind
mit einer Trisomie fiir das Familienleben? Zahl der Trisomien pro 10.000
Schwangerschaften

Diese Frage lasst sich nicht allgemein beantworten, denn Alter der
jede Familie macht ihre ganz eigenen Erfahrungen. Es hangt Schwange- Down- L .
davon ab, wie gut ein Kind und seine Familie unterstiitzt ren Syndrom Trisomie 18 Trisomie 13
wird und wie es gelingt, das gemeinsame Leben zu gestal-
ten. Auch die Art der Trisomie spielt eine Rolle. 20-24 8 \ 2 1

Jahre VO \) von 10.000 von 10.000
Kinder mit einem Down-Syndrom brauchen besondere b
Unterstiitzung — manche mehr, andere weniger. Viele 25-29 10 2 1
entwickeln sich gut und sind oft sehr zugewandte, frohliche Jahre @von 10.000 von 10.000 von 10.000
und zufriedene Menschen. Die meisten Kinder mit Down-
Syndrom erlernen Alltagsfihigkeiten wie Lesen und @4 17 3 2
Schreiben. Viele Eltern berichten von einem ziemlich re von 10.000 von 10.000 von 10.000
normalen und erfiillten Leben mit ihren Kindern. Nattirlich @
bringt es auch eigene Herausforderungen mit sich. \, 35-39 52 10 4

~Q Jahre von 10.000 von 10.000 von 10.000
*C

Neben einer friihzeitigen Férderung ist wie bei a[@(in- Q\ b

dern die Bindung zur Familie und anderen Men sehr iiber 40 163 il 10
wichtig. Den meisten Eltern gelingt es, mit order Q von 10000 von10.000  von 10.000
gen gut umzugehen. Dabei kdnnen vers &e Unt

stlitzungsangebote helfen, beispiel @r'uhfér len,

Beratungsstellen, Wohlfahrts- un verbd

Krankenkassen und andere Trdger finanzi e@rschiedene Ein Beispiel finden Sie auf der nichsten Seite.
Unterstiitzungsleistungen. Q

Kinder mit einer Trisomie 13 oder 18 bend&tigen immer um-
fassende Hilfen. Ihre Familien haben oft nur wenige ge-
meinsame Tage, selten auch Monate oder Jahre mit dem
Kind. Auch in dieser Situation kann ein wertvolles und be-
reicherndes gemeinsames Leben gelingen.

6 Was sind Trisomien? Was sind Trisomien? 7




Wie haufig sind
Trisomien sind in jedem Alter
selten. Deshalb sind alle
Angaben in dieser Broschiire
auf10.000 Frauen bezogen.
Die folgende Grafik soll das
Diese blauen Punkte ent-
sprechen 10.000 schwangeren
Etwa 17 von 10.000
Schwangeren zwischen

30 und 34 Jahren erwarten
ein Kind mit einem Down-

Trisomien?
veranschaulichen.

Frauen.
Beispiel:
Syndrom.

9

Was sind Trisomien?




Was ist ein
nicht invasiver Prinataltest (NIPT)?

Mit einem nicht invasiven Pranataltest (NIPT) ldsst sich
kindliches Erbgut (die DNA) aus der Plazenta untersuchen.
Da fiir den Test kein Eingriff in die Gebarmutter notig ist,
wird er ,nicht invasiv* (nicht eingreifend) genannt. Beim
NIPT besteht kein Risiko einer Fehlgeburt.

Fir den Test wird Blut aus der Armvene einer Schwangeren
entnommen. lhr Blut enthalt etwa ab der 10. Woche so viel
Erbgut des ungeborenen Kindes, dass es im Labor unter-
sucht werden kann.

Das Testergebnis liegt meist innerhalb von einer Woche vor.
Es wird von der Arztin oder dem Arzt in einem Gesprich
mitgeteilt.
Wichtig ist:

Mit einem NIPT werden nur einzelne g

anderungen untersucht. Ob das bdrene K|
gesamt gesund ist, kann der Tes erken

Es ist moglich, sich nur bestimmte Ergebnlsse eines NIPT
mitteilen zu lassen: zum Beispiel nur das Ergebnis zu den
Trisomien 13 und 18, aber nicht zum Down-Syndrom.

10 Wasist ein NIPT?

Wann wird der NIPT
von den Krankenkassen iibernommen?

Die gesetzlichen Krankenkassen tibernehmen die Kosten fiir
einen NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21. Dieser Test ist keine
Routineuntersuchung. Die Kosten werden ibernommen,

® wenn sich aus anderen Untersuchungen
ein Hinweis auf eine Trisomie ergeben hat oder

® wenn eine Frau gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem
Arzt zu der Uberzeugung kommt, dass der Test in ihrer
personlichen Situation notwendig ist.

Diese Situation kanr@\tehen, wenn die Moéglichkeit einer
Trisomie eine F stark belastet, dass sie dies abklaren

lassen mbch$
o

Ein Hi

v%is auf eine Trisomie kann sich zum Beispiel
du

normalen Vorsorgeuntersuchungen oder das
annte Ersttrimester-Screening (ETS) ergeben, das
nche Frauendrztinnen und -drzte zwischen der 12. und
14. Woche anbieten. Das ETS besteht aus einer Ultraschall-
untersuchung und der Bestimmung bestimmter Blutwerte
der Mutter. Ein ETS kann eine Trisomie nicht sicher fest-
stellen, sondern nur eine Wahrscheinlichkeit errechnen. Ein
ETS wird in der Regel nicht von den Krankenkassen bezahlt
und kostet zwischen 150 und 250 €.

Es gibt andere NIPT, die zum Beispiel das Geschlecht oder
Veranderungen der Geschlechtschromosomen erkennen.
Diese Tests werden nicht von den Krankenkassen
ibernommen.

Was ist ein NIPT? 11



Ihre Arztin oder Ihr Arzt wird Sie iiber das Testergebnis
informieren und dartiber aufklaren, was daraus folgt. Die
folgenden drei Ergebnisse sind moglich:

,Der Test kann nicht ausgewertet werden*

Der NIPT ldsst sich manchmal nicht auswerten, weil die
Blutprobe zu wenig Erbgut des ungeborenen Kindes
enthalt. Bei etwa 2 bis 6 von 100 Schwangeren ist das
Ergebnis nicht eindeutig. Dann kann der NIPT etwas
spater wiederholt werden. Unter Umstdanden schldgt
die Arztin oder der Arzt auch direkt eine Fruchtwasser-
untersuchung vor.

,Der Test ist unauffallig”

Dieses Ergebnis ist sehr zuverldssig. Es ist sehr un-

wahrscheinlich, dass das Ungeborene eine Trisofgie hat.

Zur Abklarung einer Trisomie sind dann keine avajtéren

<<§\
«°

Dieses Ergebnis ist ein starker Hinweis auf eine Triso-
mie. Dennoch kommt es vor, dass das Ergebnis des
NIPT falsch ist, das Kind also doch keine Trisomie hat.
So ist es moglich, dass nur in einem Teil der Zellen der
Plazenta eine Trisomie vorliegt. Zur Abkldarung ist dann
zum Beispiel eine Fruchtwasseruntersuchung nétig.

»Der Test ist auffillig”

12 Was bedeuten die Testergerbnisse?

Untersuchungen wie eine Fruchtwasser$ chun@

&

Wie wird ein
auffilliges NIPT-Ergebnis abgeklart?

Ein auffilliges Testergebnis kann nur durch einen Eingriff
sicher bestdtigt oder widerlegt werden, bei dem das Erbgut
des Kindes untersucht wird. Dazu gibt es zwei
Moglichkeiten:

® Entnahme von Gewebe aus der Plazenta
(Chorionzottenbiopsie):
moglich ab der 12. Schwangerschaftswoche. Das Gewebe
wird im Labor untersucht. Das Ergebnis liegt nach zwei
bis drei Wochen vor. Es gibt einen Schnelltest, der nach
ein bis zwei Tagen é@gebnis liefert. Er muss aber meist
selbst bezahlt wer@u.

° Entnahméyé.,&ruchtwasser (Amniozentese):

moglich wa der 16. Woche. Das Ergebnis liegt nach

etwiﬂlei Wochen vor. Auch hier gibt es einen Schnell-

i beiden Untersuchungen fiihrt die Arztin oder der Arzt
unter Ultraschallkontrolle eine diinne Nadel durch die
Bauchdecke in die Gebarmutter ein. Eine Betdubung ist
meist nicht notwendig.

Der Eingriff selbst ist korperlich wenig belastend. Einige
Stunden bis Tage kann ein leichtes Ziehen im Unterleib zu
spiiren sein.

Schwerwiegender ist aber, dass etwa 3 von 1000 Frauen
durch das Einfiihren der Nadel eine Fehlgeburt haben.
Deshalb versucht man, diese eingreifenden Unter-
suchungen moglichst zu vermeiden.

Was bedeuten die Testergerbnisse? 13



Grundsatzlich ist ein NIPT zwar genau, trotzdem kommt es
auch zu falschen Ergebnissen. Deshalb kann der Test keine
sichere Diagnose einer Trisomie stellen.

Bei einem NIPT kbnnen zwei Fehler passieren:

® Eine Trisomie wird iibersehen. Beim Down-Syndrom
passiert das bei weniger als 1von 10.000
Untersuchungen.

® Der NIPT ist auffillig, das Ungeborene hat aber in
Wirklichkeit keine Trisomie. Das wird falscher
Verdachtsbefund genannt. Dazu kommt es beim Down-
Syndrom in etwa 5 von 10.000 Untersuchungen.

Bei Trisomie 13 und 18 passieren solche Fehler hdufiger als
beim Down-Syndrom.

Das Beispiel zum Down-Syndrom auf der
folgenden Seite zeigt:

® Bei den allermeisten Frauen ist der NIPT unauff

® Auch wenn der NIPT ein auffilliges Ergebni
es nicht, dass das Ungeborene tatsachli
hat. Es kann auch ein falscher Verda

® Um das auszuschlieRRen, ist es nOWE, ginen aufi&ltiten
NIPT-Befund durch einen Eingriff wei%@ren zu
lassen.

14 Wie zuverldssig ist ein NIPT?

Zuverlassigkeit: Beispiel Down-Syndrom

Das Verhéltnis von richtigen zu falschen Befunden hiangt
davon ab, wie wahrscheinlich eine Trisomie ist. Diese
Wabhrscheinlichkeit hangt unter anderem vom Alter ab.

Stellen Sie sich eine Gruppe von 10.000 Schwangeren vor,
von denen 10 ein Ungeborenes mit einem Down-Syndrom
haben. Wenn alle diese Frauen ein auswertbares Ergebnis
erhalten, ergibt sich Folgendes:

AN
\}Q)w.ooo
X7 Frauen
erhalten ein
Testergebnis

Bei
15 Frauen
ist der Test auffillig

10 Frauen 5 Frauen
haben haben kein Kind mit
tatsachlich einem Down-Syndrom,

obwohl der Test
auffallig war

ein Kind mit einem
Down-Syndrom

Mit anderen Worten: In diesem Beispiel ist jedes dritte
auffillige Ergebnis falsch (bei 5 von 15 Frauen).

Wie zuverldssig ist ein NIPT? 15



Vor einer Untersuchung -
wie entscheiden?

Die Entscheidung fiir oder gegen eine Untersuchung wie
den NIPT kann schwerfallen. Manche Frauen oder Paare
fiihlen sich gedréangt, schnell zu entscheiden, ob sie einen
Test machen wollen. Es ist jedoch genug Zeit, sich
umfassend drztlich oder psychosozial beraten zu lassen.
Eine Frau hat zudem das gesetzliche Recht, allein zu
entscheiden — das heif3t: ohne die Zustimmung des Vaters.

Viele entscheiden sich fiir vorgeburtliche Untersuchungen,
weil sie so weit wie moglich sichergehen mochten, dass ihr
Kind keine grof3ere Beeintrachtigung hat. Ein unauffilliges
Ergebnis kann Sorgen nehmen. Auf der anderen Seite
kdnnen Untersuchungen aber auch verunsichern. Zudem
bieten sie keine ,,Garantie”: Nicht alles kann wahrend der
Schwangerschaft erkannt oder ausgeschlossen werden.

Andere entscheiden sich von vornherein gegen bestimmte
vorgeburtliche Untersuchungen, wie etwa auf Trisomien.
Ein Grund kann sein, dass sie das Kind so annehmen
mochten, wie es ist. Ein Schwangerschaftsabbruc&mmt

fur sie nicht infrage. 0

Nicht alle, die sich fiir solche Untersuch
mochten die Schwangerschaft spat
Testergebnis kann auch Anlass sein}
Trisomie einzustellen und sich vorzuberejgent
es immer sein, dass man seine Einstellungahrend der
Schwangerschaft andert.

bhechen.

16 Wie entscheiden?

O
e

&
Q

Was, wenn ein Befund auffallig ist?

Wenn eine Trisomie festgestellt wird, stellt sich fir einige
Frauen oder Paare die Frage, ob sie die Schwangerschaft
fortfiihren oder abbrechen. Sie fithlen sich haufig unter
Druck, vor der 12. Woche entscheiden zu miissen. Zeitdruck
gibt es bei einer Trisomie aber nicht: Es ist genug Zeit, um
sich psychosozial ber Nzu lassen, mit Familie,
Freundinnen und Fr&en dartiber zu sprechen und auch
nach der 12. Wi einer passenden Entscheidung zu

kommen. \&

Zude &steht die Moglichkeit, Kinder oder Erwachsene
mi&nﬁh‘rﬁyndrom zu treffen oder sich mit den Eltern

auschen. Arztinnen und Arzte kénnen Adressen von

@sthih’egruppen nennen, die dann einen Kontakt

vermitteln.

Viele Kinder mit einer Trisomie 13 oder 18 leben nach der
Geburt nur eine kurze Zeit. Es gibt Frauen und Paare, die ihr
Kind trotzdem zur Welt bringen m&chten. Sie mdchten nicht
bestimmen® wann das Kind aus dem Leben tritt. Eine
solche Geburt wird medizinisch und psychologisch
begleitet und ,,palliative Geburt” genannt. Sie gibt Eltern
die Moglichkeit, ihr Kind kennenzulernen und sich von ihm
zu verabschieden.

Wie entscheiden? 17



Diese Broschiire kann nicht alle Fragen zum NIPT
beantworten. Sie soll die Beratung durch Ihre Arztin oder
Ihren Arzt oder eine Beratungsstelle unterstiitzen. Im
Gendiagnostik- und im Schwangerschaftskonfliktgesetz ist
beschrieben, welche Rechte auf Aufklarung und Beratung
Sie haben.

Informationen dazu und zu weiteren Fragen
finden Sie hier:

® www.familienplanung.de: Die Bundeszentrale fur
gesundheitliche Aufklarung (BZgA) informiert iiber viele
Themen rund um Schwangerschaft und Geburt, und auch
zum Thema Schwangerschaftsabbruch. Das BZgA-Portal
bietet zudem eine Suche nach Schwangerschaftsbera-
tungsstellen.

® www.kindergesundheit-info.de: Diese Internetseite der
BZgA informiert tiber das Leben mit Kindern. Teil des An-
gebots ist ein ,Wegweiser fiir Familien mit einem behin-
derten oder chronisch kranken Kind".

Mensch enthilt Informationen, Rat und n fur
Menschen mit Behinderungen und Angﬂ'

® www.familienratgeber.de: Der Ratgeber derA:lé
ige.

Informationen zu Trisomien 6%
finden Sie unter anderem auf diesen Sei @

® www.ds-infocenter.de: Deutsches Down-Syndrom
InfoCenter

® www.down-syndrom.org: Arbeitskreis Down-Syndrom
Deutschland e. V.

® www.leona-ev.de: Familienselbsthilfe bei seltenen
Chromosomenverinderungen (wie Trisomie 13 und 18)

18 Weitere Informationen
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Uberblick: Vorgeburtliche Untersuchungen

Wichtig: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig.

Standard- Schwanger- Zusatzliche
untersuchungen schafts- Untersuchungen
(Kassenleistung) woche (ggf. Kassenleistung)
9. —12. Woche: 9 Ab 10. Woche:

Ultraschall Nicht invasiver

10 Prinataltest
(NIPT):
Hinzu kommen Kann einen
11
weitere Untersu- \\ Hinweis auf eine
chungen wie Ab- @ 12 Trisomie geben.
tasten des B K - Seite 10
ches und&b- 13
nahm(. Ab 12. Woche:
Entnahme von
S rduntersu- 14
T—— Gewebe aus der
Y schitzen, ob 15 Plazenta (;horll-
) onzottenbiopsie)
die Schwanger- S Seite 13
schaft und die 16 :
EhtW’Cklung des Ab 16. Woche:
Kindes normal 17
Entnahme von
verlaufen. —
18 Fruchtwasser
(Amniozentese)
19. - 22. Woche: 19 = Seite 13
Ultraschall
rascha 20 Dienen zur Ab-
kldrung eines
Verdachts auf <*——
Trisomien oder ™
29. - 32. Woche: 29 anderer Auffal-
Ultraschall ligkeiten.

Es gibt weitere Untersuchungen, die in der Regel keine
Kassenleistung sind. Dazu gehort beispielsweise das
Ersttrimester-Screening (ETS). Dies kann Hinweise auf
verschiedene Auffalligkeiten geben, auch auf Trisomien.

Weitere Informationen 19




Welche Fragen haben Sie?

Hier kénnen Sie Ihre Fragen notieren:

20 Platz fur Ihre Fragen

Quellen

Institut fur Qualitdat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen (IQWiG). Versicherteninformation zur
Pranataldiagnostik. Vorbericht; Auftrag P17-01. 2020

Weitere Informationen:

www.gesundheitsinformation.de/praenataldiagnostik

Quellen 21
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Abschlussbericht P17-01 Version 1.0

Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik 03.12.2020

B2.2 Fragebogen

Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) - 227 -



Marktforschung

opp

Fragebogen

Projekt:
Projekt-Nr.:
Methode:
Zielgruppe:
Fallzahl:

Interviewdauer:

Version:

Ubersicht:

Nutzertestung

1021

Einzelinterviews / CAWI
Zielgruppenbeschreibung
1.000

ca. 30 Minuten

20.08.2020

Modul A — Basisfragen vor dem Lesen (identische Fragen fiir beide
Materialien/Gruppen)

Modul B — Erfahrungen und Einstellungsfragen vor dem Lesen (identische
Fragen fiir beide Materialien /Gruppen)

Modul C1 - Allgemeine Bewertungsfragen zu den Materialien nach dem Lesen -
Kurzinfo

Modul C2 — Aligemeine Bewertungsfragen zu den Materialien nach dem Lesen -
Broschiire

Modul D — Wissensfragen nach dem Lesen

Modul E - Einstellungsfragen nach dem Lesen

Hinweis: Im Fragebogen werden folgende Abkiirzungen verwendet:

o Kurzinfo: Es handelt sich um die Kurzinformation zur Pranataldiagnostik

e Broschiire: Es handelt sich um die Broschiire zum nicht invasiven Prana-
taltest (NIPT)

o NIPT : nicht invasiver Pranataltest

B2.2 Fragebogen_quant-NT.docx 1



Marktforschung

Modul A - Basisfragen vor dem Lesen (identische Fragen fiir beide Materialien/Grup-
pen)

Frage Al - Alter

Wie alt sind Sie?

PROG: Mittelwert.

PROG: wenn 1 oder 7: Screenout

junger als 20 Jahre
20-24 Jahre
25-29 Jahre
30-34 Jahre
35-39 Jahre
40-45 Jahre
46 Jahre und alter

NoupbshwN R

Frage S13 — Geschlecht
lhr Geschlecht - Sie sind:
PROG: Ordinal.

1 mannlich
2 weiblich

Frage A3 - Kinderwunsch

Haben Sie und lhr*e Partner/Partnerin derzeit einen Kinderwunsch?
PROG: Ordinal.

PROG: wenn 2 oder 99: Screenout

1 ja
2 nein
99  weiB nicht / keine Angabe

Frage S4 — Kinder vorhanden

Haben Sie und Ihr Partner/lhre Partnerin bereits gemeinsame Kinder?
PROG: Ordinal

1 ja

2 nein

B2.2 Fragebogen_quant-NT.docx 2



Marktforschung

opp

Frage S4_A
Autofrage Geschlecht Kind

Frauen die bereits mind. ein Kind haben — Kurzinfo + Broschiire
Frauen, die noch kein Kind haben — Kurzinfo + Broschiire
Manner, die bereits mind. ein Kind haben — Kurzinfo + Broschiire
Manner die noch kein Kind haben — Kurzinfo + Broschiire

Frauen die bereits mind. ein Kind haben — nur Broschiire

Frauen, die noch kein Kind haben — nur Broschiire

Manner, die bereits mind. ein Kind haben — nur Broschiire
Manner die noch kein Kind haben — nur Broschiire

oONOULL A WN R

PROG: 750 Personen sollen den gesamten Fragebogen durchlaufen, bei 250 wird der Teil mit der Kurz-
info (C1) tibersprungen (Zuordnung nach Random-Prinzip aber so, dass die Quoten méglichst gut ausge-
schépft werden

Frage A2 - Bildungsabschluss
Welchen hochsten Schul- bzw. Hochschulabschluss haben Sie?
PROG: Ordinal

kein allgemeiner Schulabschluss

Haupt-/(Volks-)schulabschluss

Realschulabschluss (Mittlere Reife) oder gleichwertiger Abschluss
Abitur, (Fach-) Hochschulreife ohne Studium

Studium (Universitat, Hochschule, Fachhochschule, Polytechnikum)
99  keine Angabe

ua b WN B

B2.2 Fragebogen_quant-NT.docx 3



Marktforschung

opp

Frage A2_A
Autofrage Bildung

1 Bildung niedrig (A2, 1-2)
2 Bildung mittel/hoch (A2, 3-5)

Frage A4 - Informationen iiber vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien
Haben Sie sich bereits tiber vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien informiert?
Hinweis: Mehrfachnennungen méglich.

PROG: Ordinal.

ja, Uber den Arzt

ja, Uber die Hebamme

ja, Uber Broschiiren /Flyer
ja, Uber das Internet

ja, Sonstige Quellen

nein

nicht relevant

99  weil nicht / keine Angabe

Noou b wNR

Frage A5 — Schwangerschaft
Sind Sie oder Ihre Partnerin gerade schwanger?
PROG: Ordinal.

1 ja
2 nein
99  weil nicht / keine Angabe

PROG: Quotierungen gemdf Anforderungen
Random-Filter: 250 Teilnehmer erhalten Fragen zu Flyer und Broschiire; 750 Teilnehmer erhal-
ten ausschliefSlich die Fragen zur Broschlire

B2.2 Fragebogen_quant-NT.docx 4



Marktforschung

Modul B - Erfahrungen und Einstellungsfragen vor dem Lesen (identische Fragen fiir
beide Materialien /Gruppen)

Frage B1 — Generelle Einstellung zu vorgeburtlichen Untersuchungen auf

Trisomien

Trisomien sind seltene genetische Veranderungen, die die kdrperliche und geistige Entwicklung unter-
schiedlich beeinflussen. Am bekanntesten ist die Trisomie 21 (Down-Syndrom).

Was halten Sie generell von vorgeburtlichen Untersuchungen auf Trisomien:

PROG: Mittelwert. Top-Two-Box.

1 immer sinnvoll
2 oft sinnvoll

3 teils/teils

4 selten sinnvoll
5 nie sinnvoll

99  weil nicht / keine Angabe

Frage B2 — Teilnahmebereitschaft an vorgeburtlichen Untersuchungen auf

Trisomien

Angenommen, Sie erwarten ein Kind: Wie wahrscheinlich ist es, dass Sie vorgeburtliche Untersuchun-
gen auf Trisomien wahrnehmen werden?

PROG: Ordinal.

ich / wir werde(n) keine machen lassen

ich / wir bin (sind) unentschlossen

ich / wir werde(n) Untersuchungen wahrnehmen
99  weil nicht / keine Angabe

W N -

Frage B3 — Durchfiihrung vorgeburtlicher Untersuchungen auf Trisomien
Wurden bei lhnen bereits vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien durchgefiihrt?
PROG: Ordinal.

1 ja
2 nein
99  weil nicht / keine Angabe

B2.2 Fragebogen_quant-NT.docx 5



Marktforschung

Filter: Falls vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien durchgefihrt wur-
den [B3 =1].

Frage B4 — Grund fiir vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien

Was war der Grund fiir die vorgeburtlichen Untersuchungen auf Trisomien?
Hinweis: Mehrfachnennungen méglich.

aufgrund einer arztlichen Empfehlung

auf eigenem Wunsch, auf Wunsch des Partners*in/ der Familie
anderer Grund

99  weil nicht / keine Angabe

W N =
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Marktforschung

Modul C1 - Allgemeine Bewertungsfragen zu den Materialien nach dem Lesen -
Kurzinfo

Frage C1_0 — Rezeption Kurzinfo

Nun zeigen wir Ihnen ein kurzes Informationsblatt und bitten Sie, dieses aufmerksam durchzulesen.
Stellen Sie sich dabei bitte vor, Sie erwarten ein Kind und haben sich bisher noch nicht tber vorgeburtli-
che Untersuchungen informiert.

Hinweis: Lassen Sie sich dafiir bitte 4-5 Minuten Zeit. Sie knnen selbststdndig vor- und zurliickbldttern
durch Klick auf die rechte bzw. linke untere Ecke des Anschreibens. Wenn Sie durch Doppelklick heran-
gezoomt haben, miissen Sie vor dem Weiterbléttern das Anschreiben zundchst mit erneutem Doppel-
klick verkleinern.

Der ,,Weiter“-Button wird nach etwa 30 Sekunden eingeblendet.

PROG: Datei: NT_Prinatal_Kurzversion_02-09-20_Doppelseiten.pdf mit Flipping-Tool présentieren.
Weiter-Button nach 30 sec einblenden.

PROG: Nur-Text

Frage C1_1 - Gesamtbewertung
Wie finden Sie die Kurzinfo insgesamt?
PROG: Mittelwert. Top-Two-Box.

1 sehr gut

2 gut

3 teils/teils

4 schlecht

5 sehr schlecht

99  weil nicht / keine Angabe

Frage C1_2 - Verstandlichkeit
Wie verstandlich ist die Kurzinfo?
PROG: Mittelwert. Top-Two-Box.

sehr verstandlich

eher verstandlich
teils/teils

eher schlecht verstandlich
sehr schlecht verstandlich
99  weil nicht / keine Angabe

u b WN P
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Frage C1_3 - Lange der Kurzinfo
Finden Sie die Kurzinfo...
PROG: Ordinal.

zu kurz

genau richtig

zu viel Text

99  weil nicht / keine Angabe

w N =

Filter: Falls in der Kurzinfo zu kurzer Text [C1 3 =1].
Frage C1_4 - Fehlende Informationen
Was fehlt Ihrer Meinung nach in der Kurzinfo?

99  weil nicht / keine Angabe

Filter: Falls in der Kurzinfo zu viel Text [C1 3 =3].
Frage C1_5 - Uberfliissige Informationen
Was kann lhrer Meinung nach in der Kurzinfo gestrichen werden?

99  weil nicht / keine Angabe

Frage C1_6 — Vertrauenswiirdigkeit
Wie vertrauenswiirdig finden Sie die Kurzinfo?
PROG: Mittelwert. Top-Two-Box.

sehr vertrauenswiirdig

eher vertrauenswirdig

teils/teils

eher nicht vertrauenswiirdig
Uberhaupt nicht vertrauenswirdig
99  weil nicht / keine Angabe

u b WN -
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Marktforschung

Frage C1_8 — Niitzlichkeit der Kurzinfo
Inwieweit treffen lhrer Meinung nach die folgenden Aussagen zu. Die Kurzinfo ...
PROG: Randomisieren. Mittelwert. Top-Two-Box.

(1) hilft mir, einen Uberblick tiber die vorgeburtlichen Untersuchungen zu bekommen.
(2) bereitet mich gut auf ein arztliches Beratungsgesprach vor.
(3) regtdazu an, lGber vorgeburtliche Untersuchungen nachzudenken

trifft voll und ganz zu
trifft eher zu

teils/teils

trifft eher nicht zu

trifft Gberhaupt nicht zu
99  weil nicht / keine Angabe

ua b WN R

Frage C1 9 - Verbesserungsvorschlage

Gab es etwas, was lhnen an der Kurzinfo tiberhaupt nicht gefallen hat?
Was wiirden Sie an der Kurzinfo andern?

Hinweis: Antwort notieren.

99  wiirde nichts dndern/weiR nicht / keine Angabe

Frage C1_10 — Weiterempfehlungsbereitschaft

Wiirden Sie die Kurzinfo befreundeten Paaren oder einer guten Freundin empfehlen, die sich iber vor-
geburtliche Untersuchungen informieren méchten?

PROG: Mittelwert. Top-Two-Box.

ganz sicher

sehr wahrscheinlich
vielleicht

wahrscheinlich nicht
bestimmt nicht

99  weil nicht / keine Angabe

ua b WN -

Frage C1_11 - Wirkung der Kurzinfo
Welchen Eindruck erweckt die Kurzinfo zu vorgeburtlichen Untersuchungen?

1 die Kurzinfo legt nahe, dass ich alle beschriebenen Untersuchungen machen sollte

2 die Kurzinfo legt nahe, dass ich Untersuchungen auch ablehnen kann
99  weil nicht / keine Angabe

B2.2 Fragebogen_quant-NT.docx 9



Marktforschung

Modul C2 - Allgemeine Bewertungsfragen zu den Materialien nach dem Lesen -
Broschiire

Frage C2_0 — Rezeption Broschiire

Nun zeigen wir lhnen eine Broschiire zum Thema vorgeburtliche Diagnostik.

Stellen Sie sich dabei bitte vor, Sie stehen vor der Entscheidung, ob sie Untersuchungen auf Trisomien
wahrnehmen mdéchten.

Hinweis: Die Broschiire ist 22 Seiten lang. Lassen Sie sich fiir das Lesen bitte etwa 10-15 Minuten Zeit.
Im Anschluss stellen wir Ihnen einige Fragen dazu. Sie kénnen in der Broschiire selbststéndig vor- und
zurlickbldttern durch Klick auf die rechte bzw. linke untere Ecke. Wenn Sie durch Doppelklick herange-
zoomt haben, miissen Sie vor dem Weiterbldttern die Broschiire zunéichst mit erneutem Doppelklick
verkleinern.

Der ,,Weiter“-Button wird nach etwa 6 Minuten eingeblendet.

PROG: Datei: NT_P17-01_NIPT_Broschiire_02-09-20_Doppelseiten mit Flipping-Tool préisentieren.
Weiter-Button nach 360 sec einblenden.
PROG: Nur-Text

Frage C2_1 - Gesamtbewertung
Wie finden Sie die Broschire insgesamt?
PROG: Mittelwert. Top-Two-Box.

1 sehr gut

2 gut

3 teils/teils

4 schlecht

5 sehr schlecht

99  weil nicht / keine Angabe

Frage C2_2 - Verstandlichkeit
Wie verstandlich ist die Broschiire?
PROG: Mittelwert. Top-Two-Box.

sehr verstandlich

eher verstandlich
teils/teils

eher schlecht verstandlich
sehr schlecht verstandlich
99  weiB nicht / keine Angabe

u b WN -
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Marktforschung

Frage C2_3 - Ldnge
Finden Sie die Broschiire ...
PROG: Ordinal.

zu kurz

genau richtig

zu lang

99  weil nicht / keine Angabe

w N =

Filter: Falls Broschiire zu kurz [C2 3 =1].

Frage C2_4 - Fehlende Informationen

Was fehlt Ihrer Meinung nach in der Broschiire?
Hinweis: Antwort notieren.

99  weil nicht / keine Angabe

Filter: Falls Broschiire zu lang [C2 3 =3].

Frage C2_5 — Uberfliissige Informationen

Was kann lhrer Meinung nach aus der Broschiire gestrichen werden?
Hinweis: Antwort notieren.

99  weil nicht / keine Angabe

B2.2 Fragebogen_quant-NT.docx 11



Marktforschung

Frage C2_6 — Vertrauenswiirdigkeit
Wie vertrauenswirdig finden Sie die Broschiire?
PROG: Mittelwert. Top-Two-Box.

sehr vertrauenswiirdig

eher vertrauenswirdig

teils/teils

eher nicht vertrauenswiirdig
Uberhaupt nicht vertrauenswirdig
99  weil nicht / keine Angabe

ua b WN -

Frage C2_7 — Leben mit einem Kind mit Down-Syndrom
Wie wird das Leben mit einem Kind mit Down-Syndrom in der Broschiire dargestellt?

Die Darstellung ist ausgewogen.

Die Darstellung betont eher die Schwierigkeiten des Lebens mit einem Kind mit Down-Syndrom.
Die Darstellung betont eher die positiven Seiten des Lebens mit einem Kind mit Down-Syndrom.
99  weil nicht / keine Angabe

w N -

Frage C2_10 — Niitzlichkeit der Broschiire
Inwieweit treffen lhrer Meinung nach die folgenden Aussagen zu. Die Broschiire...
PROG: Randomisieren. Mittelwert. Top-Two-Box.

(1)  hilft mir, Gber die Vor- und Nachteile des NIPT nachzudenken.
(2) bereitet gut auf ein arztliches Beratungsgesprach vor.
(3) ist nicht hilfreich.

trifft voll und ganz zu
trifft eher zu

teils/teils

trifft eher nicht zu

trifft Gberhaupt nicht zu
99  weil nicht / keine Angabe

ua b WN -

Frage C2_11 - Verbesserungsvorschlage

Gab es etwas, was lhnen an der Broschiire Giberhaupt nicht gefallen hat?
Was wirden Sie an der Broschiire dndern?

Hinweis: Antwort notieren.

99  wiirde nichts andern/weiR nicht / keine Angabe

B2.2 Fragebogen_quant-NT.docx 12
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Frage C2_12 — Weiterempfehlungsbereitschaft

Wiirden Sie die Broschire befreundeten Paaren oder einer guten Freundin empfehlen, bei der die Ent-
scheidung fiir oder gegen eine vorgeburtliche Untersuchung auf Trisomien ansteht?
PROG: Mittelwert. Top-Two-Box.

ganz sicher

sehr wahrscheinlich
vielleicht

sehr wahrscheinlich nicht
bestimmt nicht

99  weil nicht / keine Angabe

ua b WN -

B2.2 Fragebogen_quant-NT.docx 13



| Marktforschung

Modul D — Wissensfragen nach dem Lesen

# spezifische Wissensfrage zur Kurzinfo

Frage D2_1 — Wissen zum Test
Was ist ein NIPT?
#griin=richtige Antwort

1 eine Ultraschalluntersuchung
3 ein Eingriff, bei dem Fruchtwasser entnommen wird

99  weil nicht / keine Angabe

# spezifische Wissensfragen zur Broschiire

Frage D3_1 — Haufigkeit von Trisomien

Der NIPT kann Hinweise auf Trisomien (zum Beispiel ein Down-Syndrom) finden. Was glauben Sie: bei
wie vielen schwangeren Frauen im Alter von 25 bis 29 Jahren hat das ungeborene Kind ein Down-Syn-
drom?

PROG: Mittelwert.

#griin=richtige Antwort

etwa 50 von 10.000

etwa 160 von 10.000
etwa 250 von 10.000

99  weil nicht / keine Angabe

0N

Frage D3_2 - Bedeutung NIPT
Stellen Sie sich vor, der NIPT war unauffallig. Was bedeutet das?

—

2 Der NIPT Ubersieht haufiger eine Trisomie 21. Zur Sicherheit sind weitere Untersuchungen notig.
99  weil} nicht
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| Marktforschung

Frage D3_3 — Zuverlassigkeit NIPT

Was denken Sie: Wie zuverlassig ist ein NIPT?
Hinweis: Mehrfachnennungen méglich.
#griin=richtige Antwort

1 Wenn der Test aufféllig ist, hat das Kind immer eine Trisomie 21 (Down-Syndrom).
4 Der Test Uibersieht nie eine Trisomie 21.

99  weil nicht / keine Angabe

Frage D3_4 - Freiwilligkeit

Welche der folgenden Aussagen finden Sie am zutreffendsten, nachdem Sie die Materialien gelesen ha-
ben?

Hinweis: Mehrfachnennungen mdglich.

Mir wurde vermittelt,

1 dass man Untersuchungen auf Trisomien in Anspruch nehmen sollte.
2 dass man den NIPT in Anspruch nehmen sollte.
3 dass man selbst entscheiden kann, ob man vorgeburtliche Untersuchungen auf Trisomien in An-

spruch nimmt.
99  weil nicht / keine Angabe
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Modul E - Einstellungsfragen nach dem Lesen

Frage E1 — Generelle Einstellung vorgeburtliche Untersuchungen auf Triso-

mien

Was halten Sie nun nach dem Lesen der Materialien generell von vorgeburtlichen Untersuchungen auf
Trisomien?

PROG: Mittelwert. Top-Two-Box.

immer sinnvoll

oft sinnvoll

teils/teils

selten sinnvoll

nie sinnvoll

99  weil nicht / keine Angabe

ua b WN

Frage E2 — Teilnahmebereitschaft an vorgeburtlichen Untersuchungen auf

Trisomien

Nachdem Sie die Materialien gelesen haben: Wie wahrscheinlich ist es, dass Sie in Zukunft vorgeburtli-
che Untersuchungen auf Trisomien wahrnehmen?

ich / wir werde(n) keine machen lassen

ich / wir bin (sind) unentschlossen

ich / wir werde(n) Untersuchungen wahrnehmen
99  keine Angaben

W N -

# Das war es auch schon. Vielen Dank fiir lhre Teilnahme!
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B3 Finale Versicherteninformationen

B3.1 Kurzinformation Vorgeburtliche Untersuchungen (finale Version)

Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) - 244 -



Muss ich die
Untersuchungen wahrnehmen?

Nein. Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig —
das heif3t, Sie kénnen eine angebotene Untersuchung je-
derzeit ohne Begriindung ablehnen. Ihr Recht auf Nichtwis-
sen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer Untersuchung
drangen darf. Vorgeburtliche Untersuchungen kénnen
weitreichende Folgen haben. Sie kdnnen manchmal helfen,
aber auch verunsichern. Bevor Sie sich fiir eine vorgeburt-
liche Untersuchung entscheiden, ist es deshalb wichtig, sich
Gedanken tber bestimmte Fragen zu machen, zum Beispiel:

Wie viel mochte ich vor der Geburt tiber das

Ungeborene wissen? Welche Untersuchung kann in meiner
Situation sinnvoll sein? Was wiirde ich tun, wenn Auffallig-
keiten wie eine Fehlbildung gefunden werden? Die Schwan-
gerschaft fortsetzen oder tiberlegen, sie abzubrechen?

Sie kdnnen sich dazu in einer Praxis fiir Gyndkologie, fir
Pranataldiagnostik oder Humangenetik beraten lassen. Zu-
dem kann eine psychosoziale Beratung eine wichtige Hilfe
sein. Sie wird vor allem von Schwangerschaftsberatungs-
stellen kostenlos angeboten, auf Wunsch auch anonym.

Wo finde ich Adressen
und weitere Informationen?

® www.familienplanung.de: Die Bundeszentrale fur
gesundheitliche Aufkliarung (BZgA) informiert iiber viele
Themen rund um Schwangerschaft und Geburt, und auch
zum Thema Schwangerschaftsabbruch. Das BZgA-Portal
bietet zudem eine Suche nach Schwangerschaftsbera-
tungsstellen.

® www.kindergesundheit-info.de: Diese Internetseite der
BZgA informiert tiber das Leben mit Kindern. Teil des An-
gebots ist ein , Wegweiser fiir Familien mit einem behin-
derten oder chronisch kranken Kind".

Stand
Dezember 2020

Quellen

Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen (IQWiG). Versicherteninformation zur
Pranataldiagnostik. Abschlussbericht; Auftrag P17-01. 2020

Weitere Informationen:
www.gesundheitsinformation.de/praenataldiagnostik
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Llc’*
Vorgeburtliche

Untersuchungen
(Prinataldiagnostik)

Eine Versicherteninformation

Liebe Leserin, lieber Leser,

wenn Sie ein Kind erwarten, sind Sie wahrscheinlich voller
Vorfreude und guter Hoffnung. Das ist berechtigt: Den
allermeisten Kindern, die zur Welt kommen, geht es gut.

Wahrend der Schwangerschaft werden lhnen viele Untersu-
chungen angeboten. Weil sie vor der Geburt stattfinden,
werden sie als pranatal bezeichnet.

Wichtig ist:

Alle diese Untersuchungen sind freiwillig. Sie konnen
selbst entscheiden, welche Sie in Anspruch nehmen.

Die gesetzlichen Krankenversicherungen tibernehmen be-
stimmte Standarduntersuchungen. Sie dienen dazu, die
Entwicklung des ungeborenen Kindes zu beobachten und
gesundheitliche Probleme zu erkennen. Zusatzliche Unter-
suchungen kdnnen in bestimmten Situationen zur Abkla-
rung eingesetzt werden. Einige werden dann ebenfalls von
den Krankenkassen tiibernommen.

Dieses Faltblatt informiert kurz iber die haufig angebote-
nen Untersuchungen und dariiber, wo Sie weitere Beratung
und Unterstiitzung finden kénnen.



Zu den Standarduntersuchungen gehoren unter anderem
das Abtasten des Bauches und regelmaRige Blut-
abnahmen. Aus dem Blut lassen sich zum Beispiel Blut-
gruppe und Rhesusfaktor bestimmen und erkennen, ob ein
Schutz gegen Roteln und andere Infektionen besteht.

Um die 10., 20. und 30. Schwangerschaftswoche herum wird
jeweils eine Ultraschalluntersuchung zur Kontrolle ange-
boten. Dabei wird zum Beispiel geschaut, wie das ungebo-
rene Kind wachst und wie sich seine Organe entwickeln.
Das Ultraschallbild zeigt auch die Lage des Ungeborenen
sowie der Plazenta.

Bei Auffilligkeiten sind weitere Ultraschalluntersuchungen
moglich. Im Ultraschall kénnen auch Fehlbildungen

auffallen.

Die Ergebnisse der Standarduntersuchungen werden im
Mutterpass eingetragen.

,/\
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Nicht invasiver Prinataltest (NIPT): Bluttest auf
Trisomie 13, 18 und Trisomie 21 (Down-Syndrom)

Fur diesen Test wird Blut aus der Armvene einer Frau ent-
nommen. Wenn das Ungeborene keine Trisomie hat, kann
der NIPT dies mit hoher Sicherheit bestdtigen. Weist er auf
eine Trisomie hin, ist zur sicheren Klarung noch ein Eingriff
notig, etwa eine Fruchtwasseruntersuchung. Der NIPT wird
ab der 10. Schwangerschaftswoche angeboten.

Die gesetzlichen Krankenkassen tibernehmen die Kosten
nur, wenn eine Frau gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem
Arzt entschieden hat, dass der Test in ihrer personlichen
Situation sinnvoll ist. Vor einem NIPT muss eine ausfihr-
liche arztliche Beratung stattfinden.

Fruchtwasseruntersuchung und
Chorionzottenbiopsie

Zur sicheren Diagnose bestimmter Auffdlligkeiten
(beispielsweise einer Trisomie) ist ein Eingriff nétig. Dabei
wird eine feine Nadel durch die Bauchdecke in die Gebér-
mutter eingefiihrt, um Fruchtwasser oder Gewebe aus der
Plazenta zu entnehmen (Chorionzottenbiopsie). Durch den
Eingriff kommt es bei etwa 3 von 1000 Eingriffen zu einer
Fehlgeburt.

Diese Untersuchungen werden von den gesetzlichen
Krankenkassen nur bezahlt, wenn ein Verdacht auf
bestimmte Erkrankungen, Fehlbildungen oder
Behinderungen des Kindes abgekldrt werden soll.

Uberblick: Vorgeburtliche Untersuchungen

Wichtig: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig.

Standard- Schwanger- Zusatzliche
schafts-
untersuchungen Untersuchungen
woche
9
9. - 12. Woche: Ab 10. Woche:
Ultraschall 10 Nicht invasiver
Prdnataltest
11 (NIPT)
12
Ab 12. Woche:
13 Entnahme von
Hinzu kommen Gewebe aus der
weitere Untersu- 14 Plazenta (Chori-
chungen wie das onzottenbiopsie)
Abtasten des 15
Bauches und
Blutentnahmen. 16
Ab 16. Woche:
17 Entnahme von
Fruchtwasser
18 (Amniozentese)
19
19. — 22. Woche:
Ultraschall 20
29
29. — 32. Woche:
Ultraschall

Es gibt weitere Untersuchungen, die in der Regel selbst
bezahlt werden miissen. Dazu gehort beispielsweise das
Ersttrimester-Screening (ETS).

Vielleicht bietet Ihre Arztin oder Ihr Arzt Ihnen weitere
Untersuchungen wie zusétzliche Ultraschalluntersuchungen
oder Bluttests an. Sie missen als sogenannte Individuelle
Gesundheitsleistung (IGel) selbst bezahlt werden.

Ersttrimester-Screening

Viele Arztinnen und Arzte bieten das sogenannte
Ersttrimester-Screening (ETS) an, das Hinweise auf
verschiedene Auffalligkeiten geben kann. Es besteht aus
einem Ultraschall und einer Blutabnahme aus der Armvene
der Frau. Beim Ersttrimester-Screening wird die Wahr-
scheinlichkeit fiir bestimmte Trisomien wie das Down-
Syndrom (Trisomie 21) abgeschitzt. Manche Arztinnen und
Arzte suchen im ETS auch nach anderen Auffilligkeiten, wie
Herzfehlern, einem offenen Riicken (Spina bifida) oder einer
Fehlbildung der Bauchwand. Die Untersuchung wird
zwischen der 12. und 14. Schwangerschaftswoche
angeboten. Das ETS wird in der Regel nicht von den
gesetzlichen Krankenkassen bezahlt.
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Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive

Prinataltest (NIPT) auf
Trisomie 13, 18 und 21

Eine Versicherteninformation




Liebe Leserin, lieber Leser,

Ihre Arztin oder Ihr Arzt hat mit Ihnen iber einen ,,nicht
invasiven Pranataltest” (NIPT) gesprochen. Der NIPT ist ein
Bluttest auf die Trisomien 13, 18 und 21. Diese Trisomien
sind seltene genetische Veranderungen, die die korperliche
und geistige Entwicklung unterschiedlich beeinflussen. Am
bekanntesten ist die Trisomie 21 (Down-Syndrom).

Der NIPT gehort nicht zu den allgemein empfohlenen
Vorsorgeuntersuchungen in der Schwangerschaft. Er wird
nur dann von den gesetzlichen Krankenkassen bezahlt,
wenn Sie und lhre Arztin oder Ihr Arzt gemeinsam
entschieden haben, dass der Test fiir Sie sinnvoll ist. Das
hangt vor allem von lhrer personlichen Situation ab.

Wichtig ist: Falls der Test fiir Sie infrage kommt, muss lhre
Arztin oder Ihr Arzt Sie vorher ausfiihrlich aufkldren und zu
den moglichen Konsequenzen beraten.

Diese Broschtire soll tiber den Test informieren und die
Beratung unterstiitzen. Sie hat folgende Inhalte:

Vorgeburtliche Untersuchungen ..........ooceneeseeneeneeneene 3
Beratungsangebote .......ccvoreveisnnsevscsseneesssssssssssssssssssssssssssensnens 4
Was sind Trisomien? ......... SN 5
Was it €iN NIPT? ....coooiiiiccecerieessressecevesiessssesseresssisessssseeessessssensens 10
Was bedeuten die Testergebnisse? ........omrsnnnneerecnnns 12
Wie zuverldssig ist ein NIPT? ..o 14
Wie entSCheiden? ..o sssssesssessseees 16
Weitere INfOrmationen ...........imsinsseesessescseenes 18

2 Worum geht es?

Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig —

das heif3t, Sie konnen eine angebotene Untersuchung oder
einen Test jederzeit ohne Begriitndung ablehnen. Ihr Recht
auf Nichtwissen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer
Untersuchung drangen darf.

Vorgeburtliche Untersuchungen kénnen weitreichende
Folgen haben. Bevor Sie sich fiir oder gegen einen NIPT
entscheiden, ist es wichtig, dass Sie sich iber folgende
Fragen Gedanken machen und rechtzeitig gut beraten
lassen:

® Mochten Sie tiberhaupt erfahren,
ob lhr ungeborenes Kind eine Trisomie hat?

® Was wiirden Sie bei einem auffalligen Ergebnis tun:
Wiirden Sie das Kind auf jeden Fall bekommen?

Oder wiirde ein Schwangerschaftsabbruch
fir Sie infrage kommen?

® Was wissen Sie Uber Kinder mit einer Trisomie?

® Bendtigen Sie weitere Informationen?

Vorgeburtliche Untersuchungen



Es gibt zwei Formen der Beratung:

® Die drztliche Beratung: Arztinnen und Arzte sind
verpflichtet, iber die Ziele, die Aussagekraft und die
moglichen Folgen einer Untersuchung aufzuklaren.
Wenn es um genetische Untersuchungen geht, diirfen
nur Arztinnen und Arzte die Aufklirung iibernehmen, die
dafiir eine Berechtigung erworben haben. Das kann lhre
Frauendrztin oder |hr Frauenarzt sein, eine Praxis fur
Pranataldiagnostik oder Humangenetik. Sie konnen sich
auch jederzeit eine zweite drztliche Meinung einholen.

® Die psychosoziale Beratung: Sie wird vor allem von
Schwangerschaftsberatungsstellen angeboten. Sie wer-
den dort personlich, online oder telefonisch beraten
(auf Wunsch auch anonym). Die Beratung kann bei der
Entscheidung fiir oder gegen einen Test helfen, aber auch
beim Umgang mit einem auffilligen Ergebnis. Aul3erdem
konnen Sie dort Erwartungen und Sorgen besprechen,
die mit Ihrer Schwangerschaft verbunden sind. In der
manchmal belastenden Wartezeit auf ein Testergebnis
kann sie ebenfalls unterstitzen.

Arztinnen und Arzte sind vor genetischen Untersuchungen
und nach einem auffalligen Befund verpflichtet, auf den
Anspruch einer psychosozialen Beratung hinzuweisen. Auf
Wunsch miissen sie konkrete Kontakte zu Schwanger-
schaftsberatungsstellen vermitteln. Sie nennen auch Kon-
taktadressen von Selbsthilfegruppen oder Behinderten-
verbanden.

4 Beratungsangebote

Bei Trisomien sind bestimmte Chromosomen in den Zellen
des Kindes dreifach statt zweifach vorhanden. Dies ver-
andert die Entwicklung des Kindes schon im Mutterleib.
Folgende Trisomien kénnen durch vorgeburtliche Unter-
suchungen erkannt werden:

® Trisomie 21 (Down-Syndrom)
Kinder mit Down-Syndrom entwickeln sich ganz unter-
schiedlich. Sie sind von ihrer Personlichkeit her genauso
vielfaltig wie andere Kinder. Auch wenn sie bestimmte
korperliche Merkmale haben und sich meist langsamer
entwickeln: Oft haben sie nur leichte Beeintrachtigungen
und kdnnen vieles, das andere auch konnen. Einige leben
als Erwachsene weitgehend selbststdndig. Andere sind
starker beeintrachtigt und brauchen mehr Unterstiitzung.
Viele werden 60 Jahre und dlter. Wie sich ein Kind mit
Down-Syndrom entwickeln wird, lasst sich vor der Geburt
nicht feststellen.

e Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)
Kinder mit Trisomie 18 haben Fehlbildungen am Kopf, am
Korper und an den inneren Organen. Diese sind haufig im
Ultraschall erkennbar. Fast alle Kinder haben einen
schweren Herzfehler. Sie sind geistig stark behindert. Die
meisten Kinder sterben noch im Mutterleib oder in den
ersten Tagen nach der Geburt. Etwa 10 % der lebend
Geborenen konnen bis zu finf Jahre oder dlter werden.
Dies gilt aber in erster Linie fuir Kinder mit leichteren
Fehlbildungen.

e Trisomie 13 (Pitau-Syndrom)
Diese Kinder haben verschiedene, fast immer schwere
korperliche Fehlbildungen, die sich auch im Ultraschall-
bild zeigen. Typisch ist ein sehr kleiner Kopf, viele haben
eine Lippen-Kiefer-Gaumenspalte. Hinzu kommt eine
starke geistige Behinderung. lhre Lebenserwartung ist
dhnlich wie die von Kindern mit einer Trisomie 18.

Was sind Trisomien? 5



Was bedeutet ein Kind
mit einer Trisomie fiir das Familienleben?

Diese Frage lasst sich nicht allgemein beantworten, denn
jede Familie macht ihre ganz eigenen Erfahrungen. Es hangt
davon ab, wie gut ein Kind und seine Familie unterstiitzt
wird und wie es gelingt, das gemeinsame Leben zu gestal-
ten. Auch die Art der Trisomie spielt eine Rolle.

Kinder mit einem Down-Syndrom brauchen besondere
Unterstiitzung — manche mehr, andere weniger. Viele
entwickeln sich gut und sind oft sehr zugewandte, frohliche
und zufriedene Menschen. Die meisten Kinder mit Down-
Syndrom erlernen Alltagsfahigkeiten wie Lesen und
Schreiben. Viele Eltern berichten von einem ziemlich
normalen und erfiillten Leben mit ihren Kindern. Nattirlich
bringt es auch eigene Herausforderungen mit sich.

Neben einer frithzeitigen Forderung ist wie bei allen Kin-
dern die Bindung zur Familie und anderen Menschen sehr
wichtig. Den meisten Eltern gelingt es, mit den Anforderun-
gen gut umzugehen. Dabei kénnen verschiedene Unter-
stiitzungsangebote helfen, beispielsweise Frithforderstellen,
Beratungsstellen, Wohlfahrts- und Elternverbdnde. Die
Krankenkassen und andere Trdger finanzieren verschiedene
Unterstiitzungsleistungen.

Kinder mit einer Trisomie 13 oder 18 bend&tigen immer um-
fassende Hilfen. Ihre Familien haben oft nur wenige ge-
meinsame Tage, selten auch Monate oder Jahre mit dem
Kind. Auch in dieser Situation kann ein wertvolles und be-
reicherndes gemeinsames Leben gelingen.

6 Was sind Trisomien?

Wie haufig sind Trisomien?

Die folgende Tabelle zeigt, dass Trisomien bei Schwangeren
in jedem Alter selten sind. Die Haufigkeit nimmt mit dem
Alter aber zu. Die hdufigste Trisomie ist das Down-Syndrom
(Trisomie 21).

Zahl der Trisomien pro 10.000

Schwangerschaften
Alter der
S5 RN Down- Trisomie 18 Trisomie 13
ren Syndrom
20-24 8 2 1

Jahre von 10.000 von 10.000 von 10.000

25-29 10 2 1
Jahre von 10.000 von 10.000 von 10.000

30-34 17 3 2
Jahre von 10.000 von 10.000 von 10.000

35-39 52 10 4
Jahre von 10.000 von 10.000 von 10.000

163 41 10

uberdd | 110000 von10000  von 10.000

Ein Beispiel finden Sie auf der nachsten Seite.

Was sind Trisomien? 7



Wie haufig sind
Trisomien?

Trisomien sind in jedem Alter
selten. Deshalb sind die
Angaben zur Haufigkeit auf
10.000 Frauen bezogen.

Die folgende Grafik soll das

veranschaulichen.

—

Diese blauen Punkte ent-
sprechen 10.000 schwangeren

Frauen.

Beispiel:

Etwa 17 von 10.000
Schwangeren zwischen

30 und 34 Jahren erwarten
ein Kind mit einem Down-

Syndrom.

Was sind Trisomien?

9



Mit einem nicht invasiven Pranataltest (NIPT) ldsst sich
kindliches Erbgut (die DNA) aus der Plazenta (Mutter-
kuchen) untersuchen. Da fiir den Test kein Eingriff in die
Gebirmutter nétig ist, wird er , nicht invasiv* (nicht
eingreifend) genannt. Beim NIPT besteht kein Risiko einer
Fehlgeburt.

Fiir den Test wird Blut aus der Armvene einer Schwangeren
entnommen. lhr Blut enthdlt etwa ab der 10. Woche so viel
Erbgut des ungeborenen Kindes, dass es im Labor unter-
sucht werden kann.

Das Testergebnis liegt meist innerhalb von einer Woche vor.

Es wird von der Arztin oder dem Arzt in einem Gesprich
mitgeteilt.

Wichtig ist:
Mit einem NIPT werden nur einzelne genetische Ver-

anderungen untersucht. Ob das ungeborene Kind ins-
gesamt gesund ist, kann der Test nicht erkennen.

Es ist moglich, sich nur bestimmte Ergebnisse eines NIPT
mitteilen zu lassen: zum Beispiel nur das Ergebnis zu den
Trisomien 13 und 18, aber nicht zum Down-Syndrom.

10 Wasist ein NIPT?

Wann wird der NIPT
von den Krankenkassen iibernommen?

Die gesetzlichen Krankenkassen tibernehmen die Kosten fiir
einen NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21. Dieser Test ist keine
Routineuntersuchung. Die Kosten werden ibernommen,

® wenn sich aus anderen Untersuchungen
ein Hinweis auf eine Trisomie ergeben hat oder

® wenn eine Frau gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem
Arzt zu der Uberzeugung kommt, dass der Test in ihrer
personlichen Situation notwendig ist.

Diese Situation kann entstehen, wenn die Moglichkeit einer
Trisomie eine Frau so stark belastet, dass sie dies abkldren
lassen mochte.

Ein Hinweis auf eine Trisomie kann sich zum Beispiel durch
die normalen Vorsorgeuntersuchungen oder das soge-
nannte Ersttrimester-Screening (ETS) ergeben, das manche
Frauendrztinnen und -arzte zwischen der 12. und 14. Woche
anbieten. Das ETS besteht aus einer Ultraschallunter-
suchung und der Bestimmung bestimmter Blutwerte der
Mutter. Dies kann Hinweise auf Trisomien und andere
Auffilligkeiten ergeben. Ein ETS kann eine Trisomie aber
nicht sicher feststellen, sondern nur eine Wahrscheinlich-
keit errechnen. Ein ETS wird in der Regel nicht von den
Krankenkassen bezahlt und kostet zwischen 150 und 250 €.

Es gibt andere NIPT, die zum Beispiel das Geschlecht oder
Veranderungen der Geschlechtschromosomen erkennen.
Diese Tests werden nicht von den Krankenkassen
tibernommen.

Was ist ein NIPT? 11



Ihre Arztin oder Ihr Arzt wird Sie (iber das Testergebnis
informieren und dariber aufkldren, was daraus folgt. Die
folgenden drei Ergebnisse sind moglich:

,Der Test kann nicht ausgewertet werden*

Der NIPT ldsst sich manchmal nicht auswerten, weil die
Blutprobe zu wenig Erbgut des ungeborenen Kindes
enthdlt. Bei etwa 2 bis 6 von 100 Schwangeren ist das
Ergebnis nicht eindeutig. Dann kann der NIPT etwas
spater wiederholt werden. Unter Umstdanden schldgt
die Arztin oder der Arzt auch direkt eine Fruchtwasser-
untersuchung vor.

,Der Test ist unauffallig*

Dieses Ergebnis ist sehr zuverldssig. Es ist sehr un-

wahrscheinlich, dass das Ungeborene eine Trisomie hat.

Zur Abkldrung einer Trisomie sind dann keine weiteren
Untersuchungen wie eine Fruchtwasseruntersuchung
notig.

,Der Test ist auffallig”

Dieses Ergebnis ist ein starker Hinweis auf eine Triso-
mie. Dennoch kommt es vor, dass das Ergebnis des
NIPT falsch ist, das Kind also doch keine Trisomie hat.
So ist es moglich, dass nur in einem Teil der Zellen der
Plazenta eine Trisomie vorliegt. Zur Abkldarung ist dann
zum Beispiel eine Fruchtwasseruntersuchung nétig.

12 Was bedeuten die Testergerbnisse?

Wie wird ein
auffalliges NIPT-Ergebnis abgeklart?

Ein auffilliges Testergebnis kann nur durch einen Eingriff
sicher bestdtigt oder widerlegt werden, bei dem das Erbgut
des Kindes untersucht wird. Dazu gibt es zwei
Moglichkeiten:

® Entnahme von Gewebe aus der Plazenta
(Chorionzottenbiopsie):
moglich ab der 12. Schwangerschaftswoche. Das Gewebe
wird im Labor untersucht. Das Ergebnis liegt nach zwei
bis drei Wochen vor. Es gibt einen Schnelltest, der nach
ein bis zwei Tagen ein Ergebnis liefert. Er muss aber meist
selbst bezahlt werden.

® Entnahme von Fruchtwasser (Amniozentese):
moglich ab etwa der 16. Woche. Das Ergebnis liegt nach
etwa zwei Wochen vor. Auch hier gibt es einen Schnell-
test.

Bei beiden Untersuchungen fiihrt die Arztin oder der Arzt
unter Ultraschallkontrolle eine diinne Nadel durch die
Bauchdecke in die Gebarmutter ein. Eine Betdubung ist
meist nicht notwendig.

Der Eingriff selbst ist korperlich wenig belastend. Einige
Stunden bis Tage kann ein leichtes Ziehen im Unterleib zu
spiiren sein.

Schwerwiegender ist aber, dass etwa 3 von 1000 Frauen
durch den Eingriff eine Fehlgeburt haben. Deshalb versucht
man, diese eingreifenden Untersuchungen moglichst zu
vermeiden.

Was bedeuten die Testergerbnisse? 13



Grundsatzlich ist ein NIPT zwar genau, trotzdem kommt es
auch zu falschen Ergebnissen. Deshalb kann der Test keine
sichere Diagnose einer Trisomie stellen.

Bei einem NIPT kbnnen zwei Fehler passieren:

® Eine Trisomie wird iibersehen. Beim Down-Syndrom
passiert das bei weniger als 1von 10.000
Untersuchungen.

® Der NIPT ist auffallig, das Ungeborene hat aber in
Wirklichkeit keine Trisomie. Das wird falscher
Verdachtsbefund genannt. Dazu kommt es beim Down-
Syndrom in etwa 5 von 10.000 Untersuchungen.

Bei Trisomie 13 und 18 passieren solche Fehler hdufiger als
beim Down-Syndrom.

Das Beispiel zum Down-Syndrom auf der
folgenden Seite zeigt:

® Bei den allermeisten Frauen ist der NIPT unauffillig.

® Auch wenn der NIPT ein auffalliges Ergebnis zeigt, heil3t
es nicht, dass das Ungeborene tatsachlich eine Trisomie
hat. Es kann auch ein falscher Verdachtsbefund sein.

® Um das auszuschlie3en, ist es notig, einen auffalligen
NIPT-Befund durch einen Eingriff weiter abklaren zu
lassen.

14 Wie zuverldssig ist ein NIPT?

Zuverlissigkeit: Beispiel Down-Syndrom

Das Verhéltnis von richtigen zu falschen Befunden hiangt
davon ab, wie wahrscheinlich eine Trisomie ist. Diese
Wabhrscheinlichkeit hangt unter anderem vom Alter ab.

Stellen Sie sich eine Gruppe von 10.000 Schwangeren vor,
von denen 10 ein Ungeborenes mit einem Down-Syndrom
haben. Wenn alle diese Frauen ein auswertbares Ergebnis
erhalten, ergibt sich Folgendes:

10.000
Frauen

erhalten ein
Testergebnis

Bei
15 Frauen
ist der Test auffallig

10 Frauen 5 Frauen
haben haben kein Kind mit
tatsachlich einem Down-Syndrom,
ein Kind mit einem obwohl der Test
Down-Syndrom auffallig war

Mit anderen Worten: In diesem Beispiel ist jedes dritte
auffillige Ergebnis falsch (bei 5 von 15 Frauen).

Wie zuverldssig ist ein NIPT? 15



Die Entscheidung fiir oder gegen eine Untersuchung wie
den NIPT kann schwerfallen. Manche Frauen oder Paare
fiihlen sich gedréangt, schnell zu entscheiden, ob sie einen
Test machen wollen. Es ist jedoch genug Zeit, sich
umfassend drztlich oder psychosozial beraten zu lassen.
Eine Frau hat zudem das gesetzliche Recht, allein zu
entscheiden — das heif3t: ohne die Zustimmung des Vaters.

Viele entscheiden sich fiir vorgeburtliche Untersuchungen,
weil sie so weit wie moglich sichergehen mochten, dass ihr
Kind keine grof3ere Beeintrachtigung hat. Ein unauffilliges
Ergebnis kann Sorgen nehmen. Auf der anderen Seite
kdnnen Untersuchungen aber auch verunsichern. Zudem
bieten sie keine ,,Garantie”: Nicht alles kann wahrend der
Schwangerschaft erkannt oder ausgeschlossen werden.

Andere entscheiden sich von vornherein gegen bestimmte
vorgeburtliche Untersuchungen, wie etwa auf Trisomien.
Ein Grund kann sein, dass sie das Kind so annehmen
mochten, wie es ist. Ein Schwangerschaftsabbruch kommt
fur sie nicht infrage.

Nicht alle, die sich fiir solche Untersuchungen entscheiden,
mochten die Schwangerschaft spater abbrechen. Ein
Testergebnis kann auch Anlass sein, sich auf ein Kind mit
Trisomie einzustellen und sich vorzubereiten. Zudem kann
es immer sein, dass man seine Einstellung wahrend der
Schwangerschaft andert.

16 Wie entscheiden?

Was, wenn ein Befund auffillig ist?

Wenn eine Trisomie festgestellt wird, stellt sich fir einige
Frauen oder Paare die Frage, ob sie die Schwangerschaft
fortfiihren oder abbrechen. Sie fithlen sich haufig unter
Druck, vor der 12. Woche entscheiden zu miissen. Zeitdruck
gibt es bei einer Trisomie aber nicht: Es ist genug Zeit, um
sich psychosozial beraten zu lassen, mit Familie,
Freundinnen und Freunden dartiber zu sprechen und auch
nach der 12. Woche zu einer passenden Entscheidung zu
kommen.

Zudem besteht die Moglichkeit, Kinder oder Erwachsene
mit Down-Syndrom zu treffen oder sich mit den Eltern
auszutauschen. Arztinnen und Arzte kénnen Adressen von
Selbsthilfegruppen nennen, die dann einen Kontakt
vermitteln.

Viele Kinder mit einer Trisomie 13 oder 18 leben nach der
Geburt nur eine kurze Zeit. Es gibt Frauen und Paare, die ihr
Kind trotzdem zur Welt bringen méchten. Sie mdchten nicht
bestimmen®, wann das Kind aus dem Leben tritt. Eine
solche Geburt wird medizinisch und psychologisch
begleitet und ,,palliative Geburt” genannt. Sie gibt Eltern
die Moglichkeit, ihr Kind kennenzulernen und sich von ihm
zu verabschieden.

Wie entscheiden? 17



Diese Broschiire kann nicht alle Fragen zum NIPT
beantworten. Sie soll die Beratung durch Ihre Arztin oder
Ihren Arzt oder eine Beratungsstelle unterstiitzen. Im
Gendiagnostik- und im Schwangerschaftskonfliktgesetz ist
beschrieben, welche Rechte auf Aufklarung und Beratung
Sie haben.

Informationen dazu und zu weiteren Fragen
finden Sie hier:

® www.familienplanung.de: Die Bundeszentrale fur
gesundheitliche Aufklarung (BZgA) informiert iiber viele
Themen rund um Schwangerschaft und Geburt, und auch
zum Thema Schwangerschaftsabbruch. Das BZgA-Portal
bietet zudem eine Suche nach Schwangerschaftsbera-
tungsstellen.

® www.kindergesundheit-info.de: Diese Internetseite der
BZgA informiert tiber das Leben mit Kindern. Teil des An-
gebots ist ein ,Wegweiser fiir Familien mit einem behin-
derten oder chronisch kranken Kind".

* www.familienratgeber.de: Der Ratgeber der Aktion
Mensch enthilt Informationen, Rat und Adressen fur
Menschen mit Behinderungen und Angehorige.

Informationen zu Trisomien
finden Sie unter anderem auf diesen Seiten:

® www.ds-infocenter.de: Deutsches Down-Syndrom
InfoCenter

® www.down-syndrom.org: Arbeitskreis Down-Syndrom
Deutschland e. V.

® www.leona-ev.de: Familienselbsthilfe bei seltenen
Chromosomenverinderungen (wie Trisomie 13 und 18)

18 Weitere Informationen

Uberblick: Vorgeburtliche Untersuchungen

Wichtig: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig.

Standard- Schwanger- Zusatzliche
untersuchungen schafts- Untersuchungen
(Kassenleistung) woche (ggf. Kassenleistung)
9. —12. Woche: 9 Ab 10. Woche:

Ultraschall Nicht invasiver

10 Prinataltest
(NIPT):
Hinzu kommen 11 Kann einen
weitere Untersu- Hinweis auf eine
chungen wie Ab- 12 Trisomie geben.
tasten des Bau- - Seite 10
ches und Blutab- 13
nahmen. Ab 12. Woche:
Standarduntersu- 14 ATRELIEE)
Gewebe aus der
chungen sollen i
) Plazenta (Chori-
abschditzen, ob 15 o
) onzottenbiopsie)
die Schwanger- S Seite 13
schaft und die 16 ere
Entwickl d
I." I e Ab 16. Woche:
Kindes normal 17
Entnahme von
verlaufen. —
18 Fruchtwasser
(Amniozentese)
19. - 22. Woche: 19 = Seite 13
Ultraschall
rascha 20 Dienen zur Ab-
kldrung eines
Verdachts auf <*——
Trisomien oder ™
29. - 32. Woche: 29 anderer Auffal-
Ultraschall ligkeiten.

Es gibt weitere Untersuchungen, die in der Regel keine
Kassenleistung sind. Dazu gehort beispielsweise das
Ersttrimester-Screening (ETS). Dies kann Hinweise auf
verschiedene Auffalligkeiten geben, auch auf Trisomien.

Weitere Informationen 19




Welche Fragen haben Sie? Quellen

Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheits-
Hier kénnen Sie Ihre Fragen notieren: wesen (IQWiG). Versicherteninformation zur Prinataldiag-
nostik. Abschlussbericht; Auftrag P17-01. 2020

Weitere Informationen:

www.gesundheitsinformation.de/praenataldiagnostik

20 Platz fur Ihre Fragen Quellen 21
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Abschlussbericht P17-01

Version 1.0

Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik

03.12.2020

B4 Offenlegung von Beziehungen der externen Sachverstandigen und der externen
Reviewerinnen und Reviewer

Im Folgenden sind die Beziehungen des externen Sachverstdndigen zusammenfassend
dargestellt. Alle Informationen beruhen auf Selbstangaben der einzelnen Personen anhand des
»Formblatts zur Offenlegung potenzieller Interessenkonflikte* mit Stand 11/2016. Das aktuelle
Formblatt ist unter www.iqwig.de abrufbar. Die in diesem Formblatt aufgefihrten Fragen
finden sich im Anschluss an diese Zusammenfassung.

Externe Sachverstandige

Name

Frage 1

Frage 2

Frage 3

Frage 4

Frage 5

Frage 6

Frage 7

Henn, Wolfram

ja

nein

ja

ja

nein

nein

ja

Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG)

- 260 -
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Im ,,Formblatt zur Offenlegung potenzieller Interessenkonflikte* (Version 11/2016) wurden
folgende 7 Fragen gestelit:

Frage 1: Sind oder waren Sie innerhalb des laufenden Jahres und der 3 Kalenderjahre davor
bei einem Unternehmen, einer Institution oder einem Interessenverband im Gesundheitswesen,
insbesondere bei einem pharmazeutischen Unternehmen, Hersteller von Medizinprodukten
oder einem industriellen Interessenverband angestellt, fir diese selbststdndig oder ehrenamtlich
tatig bzw. sind oder waren Sie freiberuflich in eigener Praxis tatig? (Zu den oben genannten
Einrichtungen zéhlen beispielsweise auch Kliniken, Einrichtungen der Selbstverwaltung,
Fachgesellschaften, Auftragsinstitute)

Frage 2: Beraten Sie oder haben Sie innerhalb des laufenden Jahres und der 3 Kalenderjahre
davor ein Unternehmen, eine Institution oder einen Interessenverband im Gesundheitswesen,
insbesondere ein pharmazeutisches Unternehmen, einen Hersteller von Medizinprodukten oder
einen industriellen Interessenverband direkt oder indirekt beraten (z.B. als Gutachter,
Sachverstandiger, Mitglied eines Advisory Boards, Mitglied eines Data Safety Monitoring
Boards (DSMB) oder Steering Committees)?

Frage 3: Haben Sie innerhalb des laufenden Jahres und der 3 Kalenderjahre davor direkt oder
indirekt von einem Unternehmen, einer Institution oder einem Interessenverband im
Gesundheitswesen, insbesondere einem pharmazeutischen Unternehmen, einem Hersteller von
Medizinprodukten oder einem industriellen Interessenverband Honorare erhalten (z. B. fir
Vortrage, Schulungstatigkeiten, Stellungnahmen oder Artikel)?

Frage 4: Haben Sie oder haben die von Ihnen unter Frage 1 genannten Einrichtungen innerhalb
des laufenden Jahres und der 3 Kalenderjahre davor von einem Unternehmen, einer Institution
oder einem Interessenverband im Gesundheitswesen, insbesondere einem pharmazeutischen
Unternehmen, einem Hersteller von Medizinprodukten oder einem industriellen Interessen-
verband finanzielle Unterstiitzung z. B. fur Forschungsaktivitaten, die Durchfiihrung klinischer
Studien, andere wissenschaftliche Leistungen oder Patentanmeldungen erhalten? (Sofern Sie in
einer ausgedehnten Institution tatig sind, geniigen Angaben zu lhrer Arbeitseinheit, zum
Beispiel Klinikabteilung, Forschungsgruppe etc.)

Frage 5: Haben Sie oder haben die von Ihnen unter Frage 1 genannten Einrichtungen innerhalb
des laufenden Jahres und der 3 Kalenderjahre davor sonstige finanzielle oder geldwerte
Zuwendungen (z. B. Ausristung, Personal, Unterstitzung bei der Ausrichtung einer
Veranstaltung, Ubernahme von Reisekosten oder Teilnahmegebiihren fiir Fortbildungen /
Kongresse) erhalten von einem Unternehmen, einer Institution oder einem Interessenverband
im Gesundheitswesen, insbesondere von einem pharmazeutischen Unternehmen, einem
Hersteller von Medizinprodukten oder einem industriellen Interessenverband? (Sofern Sie in
einer ausgedehnten Institution tatig sind, geniigen Angaben zu lhrer Arbeitseinheit, zum
Beispiel Klinikabteilung, Forschungsgruppe etc.)

Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) - 261 -
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Frage 6: Besitzen Sie Aktien, Optionsscheine oder sonstige Geschaftsanteile eines Unter-
nehmens oder einer anderweitigen Institution im Gesundheitswesen, insbesondere von einem
pharmazeutischen Unternehmen oder einem Hersteller von Medizinprodukten? Besitzen Sie
Anteile eines ,,Branchenfonds®, der auf pharmazeutische Unternehmen oder Hersteller von
Medizinprodukten ausgerichtet ist? Besitzen Sie Patente flir ein pharmazeutisches Erzeugnis
oder ein Medizinprodukt oder eine medizinische Methode oder Gebrauchsmuster fur ein
pharmazeutisches Erzeugnis oder ein Medizinprodukt?

Frage 7: Sind oder waren Sie jemals an der Erstellung einer Leitlinie oder Studie beteiligt, die
eine mit diesem Projekt vergleichbare Thematik behandelt/e? Gibt es sonstige Umsténde, die
aus Sicht eines unvoreingenommenen Betrachters als Interessenkonflikt bewertet werden
konnen (z. B. Aktivitaten in gesundheitsbezogenen Interessengruppierungen bzw. Selbsthilfe-
gruppen, politische, akademische, wissenschaftliche oder personliche Interessen)?
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Stand 22.04.2021 | zum Stellungnahmeverfahren .
Gemeinsamer

Bundesausschuss

Beschlussentwurf

des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):

Aufnahme einer Versicherteninformation zur
Durchfiihrung der Nicht-invasiven Pranataldiagnostik
zur Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13,
18 und 21 mittels eines molekulargenetischen Tests
(NIPT-Trisomie 13,18,21) fiir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken

Vom Beschlussdatum

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) hat in seiner Sitzung am TT. Monat JJJJ beschlossen,
die Mutterschafts-Richtlinien (MU-RL) in der Fassung vom T. Monat JJJJ (BAnz AT TT.MM.JJJJ
VX), die durch die Bekanntmachung (Beschluss) vom T. Monat JJJJ (BAnz AT TT.MM.JJJJ VX)
gedndert worden ist, wie folgt zu dndern:

l. Die Richtlinie wird wie folgt gedndert:

PatV

1. Abschnitt B. Nummer 3 Buchstabe e) Satz 3 wird wie folgt gedndert:

a) Die Worter ,Ein statistisches erhdhtes Risiko” werden durch die Wérter ,,Eine
statistisch erhohte Wahrscheinlichkeit” ersetzt.

2. In Abschnitt B Nummer 3 Absatz 3 Satz 7 wird die Angabe ,,(Anlage X)“ durch die

DKG/GKV-SV/KBV PatVv
Angabe ,,(Anlage 8)“ Worter ,(Anlagen 8a und 8b)“
ersetzt.

3. Die Anlagen werden wie folgt gedandert:

Den Mutterschafts-Richtlinien

DKG/GKV-SV/KBV PatV

wird folgende Anlage werden folgende Anlagen

angefiigt:



PatVv

»Anlage 8a

Vorgeburtliche Untersuchungen (Pranataldiagnostik)
Eine Versicherteninformation

Liebe Leserin, lieber Leser,

wenn Sie ein Kind erwarten, sind Sie wahrscheinlich voller Vorfreude und guter
Hoffnung. Das ist berechtigt: Den allermeisten Kindern, die zur Welt kommen, geht es
gut.

Waéhrend der Schwangerschaft werden Ihnen viele Untersuchungen angeboten. Weil
sie vor der Geburt stattfinden, werden sie als prénatal bezeichnet.

Wichtig ist: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig. Sie konnen selbst entscheiden,
welche Sie in Anspruch nehmen.

Die gesetzlichen Krankenversicherungen Gibernehmen bestimmte
Standarduntersuchungen. Sie dienen dazu, die Entwicklung des ungeborenen Kindes
zu beobachten und gesundheitliche Probleme zu erkennen. Zusatzliche
Untersuchungen kénnen in bestimmten Situationen zur Abklarung eingesetzt werden.
Einige werden dann ebenfalls von den Krankenkassen Glbernommen.

Dieses Faltblatt informiert kurz tiber die haufig angebotenen Untersuchungen und
dariiber, wo Sie weitere Beratung und Unterstlitzung finden kénnen.

Welche Standarduntersuchungen werden von den gesetzlichen Krankenkassen
iibernommen?

Zu den Standarduntersuchungen gehéren unter anderem das Abtasten des Bauches
und regelmaBige Blutabnahmen. Aus dem Blut lassen sich zum Beispiel Blutgruppe
und Rhesusfaktor bestimmen und erkennen, ob ein Schutz gegen Rételn und andere
Infektionen besteht.

Um die 10., 20. und 30. Schwangerschaftswoche herum wird jeweils eine
Ultraschalluntersuchung zur Kontrolle angeboten. Dabei wird zum Beispiel geschaut,
wie das ungeborene Kind wachst und wie sich seine Organe entwickeln. Das
Ultraschallbild zeigt auch die Lage des Ungeborenen sowie der Plazenta.

Bei Auffalligkeiten sind weitere Ultraschalluntersuchungen moglich. Im Ultraschall
konnen auch Fehlbildungen auffallen.

Die Ergebnisse der Standarduntersuchungen werden im Mutterpass eingetragen.

Welche zusatzlichen Untersuchungen werden in bestimmten Situationen bezahlt?

Nicht invasiver Pranataltest (NIPT): Bluttest auf Trisomie 13, 18 und Trisomie 21
(Down-Syndrom)

Fiir diesen Test wird Blut aus der Armvene einer Frau entnommen. Wenn das
Ungeborene keine Trisomie hat, kann der NIPT dies mit hoher Sicherheit bestatigen.
Weist er auf eine Trisomie hin, ist zur sicheren Klarung noch ein Eingriff notig, etwa




eine Fruchtwasseruntersuchung. Der NIPT wird ab der 10. Schwangerschaftswoche
angeboten.

Die gesetzlichen Krankenkassen libernehmen die Kosten nur, wenn eine Frau
gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem Arzt entschieden hat, dass der Test in ihrer
personlichen Situation sinnvoll ist. Vor einem NIPT muss eine ausfihrliche arztliche
Beratung stattfinden.

Fruchtwasseruntersuchung und Chorionzottenbiopsie

Zur sicheren Diagnose bestimmter Auffalligkeiten (beispielsweise einer Trisomie) ist
ein Eingriff notig. Dabei wird eine feine Nadel durch die Bauchdecke in die
Gebarmutter eingefiihrt, um Fruchtwasser oder Gewebe aus der Plazenta zu
entnehmen (Chorionzottenbiopsie). Durch den Eingriff kommt es bei etwa 3 von 1000
Eingriffen zu einer Fehlgeburt.

Diese Untersuchungen werden von den gesetzlichen Krankenkassen nur bezahlt, wenn
ein Verdacht auf bestimmte Erkrankungen, Fehlbildungen oder Behinderungen des
Kindes abgeklart werden soll.

Uberblick: Vorgeburtliche Untersuchungen

Wichtig: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig

Standarduntersuchungen Zusditzliche Untersuchungen

9.-12. Woche: Ultraschall Ab. 10. Woche:

Nicht invasiver Prénataltest (NIPT)
Hinzu kommen weitere
Untersuchungen wie das Abtasten des

Bauches und Blutentnahmen. Ab 12. Woche: Entnahme von Gewebe

aus der Plazenta
(Chorionzottenbiospie)

19.-22. WOChe.' UltrUSCha” Ab 16. Woche: Entnahme von
Fruchtwasser (Amniozentese)

29.-32. Woche: Ultraschall

Es gibt weitere Untersuchungen, die in der Regel selbst bezahlt werden miissen.
Dazu gehért beispielsweise das Ersttrimester-Screening (ETS).

Welche weiteren Untersuchungen gibt es?

Vielleicht bietet lhre Arztin oder lhr Arzt Ihnen weitere Untersuchungen wie
zusatzliche Ultraschalluntersuchungen oder Bluttests an. Sie missen als sogenannte
Individuelle Gesundheitsleistung (IGel) selbst bezahlt werden.

Ersttrimester-Screening

Viele Arztinnen und Arzte bieten das sogenannte Ersttrimester-Screening (ETS) an, das
Hinweise auf verschiedene Auffalligkeiten geben kann. Es besteht aus einem




Ultraschall und einer Blutabnahme aus der Armvene der Frau. Beim Ersttrimester-
Screening wird die Wahrscheinlichkeit flr bestimmte Trisomien wie das Down-
Syndrom (Trisomie 21) abgeschatzt. Manche Arztinnen und Arzte suchen im ETS auch
nach anderen Auffalligkeiten, wie Herzfehlern, einem offenen Riicken (Spina bifida)
oder einer Fehlbildung der Bauchwand. Die Untersuchung wird zwischen der 12. und
14. Schwangerschaftswoche angeboten. Das ETS wird in der Regel nicht von den
gesetzlichen Krankenkassen bezahlt.

Muss ich die Untersuchungen wahrnehmen?

Nein. Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig — das heif3t, Sie kénnen eine
angebotene Untersuchung jederzeit ohne Begriindung ablehnen. Ihr Recht auf
Nichtwissen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer Untersuchung drangen darf.
Vorgeburtliche Untersuchungen kdnnen weitreichende Folgen haben. Sie kénnen
manchmal helfen, aber auch verunsichern. Bevor Sie sich fiir eine vorgeburtliche
Untersuchung entscheiden, ist es deshalb wichtig, sich Gedanken liber bestimmte
Fragen zu machen, zum Beispiel:

Wie viel mochte ich vor der Geburt tiber das Ungeborene wissen? Welche
Untersuchung kann in meiner Situation sinnvoll sein? Was wiirde ich tun, wenn
Auffailligkeiten wie eine Fehlbildung gefunden werden? Die Schwangerschaft
fortsetzen oder liberlegen, sie abzubrechen?

Sie kénnen sich dazu in einer Praxis fiir Gynakologie, fir Pranataldiagnostik oder
Humangenetik beraten lassen. Zudem kann eine psychosoziale Beratung eine wichtige
Hilfe sein. Sie wird vor allem von Schwangerschaftsberatungsstellen kostenlos
angeboten, auf Wunsch auch anonym.

Wo finde ich Adressen und weitere Informationen?

www.familienplanung.de: Die Bundeszentrale fir gesundheitliche Aufklarung (BZgA)
informiert Uber viele Themen rund um Schwangerschaft und Geburt. Das BZgA-Portal
bietet auch eine Suche nach Schwangerschaftsberatungsstellen.

www.kindergesundheit-info.de: Diese Internet-Seite der BZgA informiert liber die
Entwicklung von Kindern.

Stand

Dezember 2020

Quellen

Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen (IQWiG). Versicherteninformation zur

Pranataldiagnostik. Abschlussbericht; Auftrag P17-01. 2020

Weitere Informationen:

www.gesundheitsinformation.de/praenataldiagnostik




DKG/GKV-SV/KBV PatV

Anlage 8 Anlage 8b

Bluttest auf Trisomien - Der nicht invasive Pranataltest (NIPT) auf Trisomie 13,18 und 21
— Eine Versicherteninformation

Worum geht es?
Liebe Leserin, lieber Leser,

lhre Arztin oder Ihr Arzt hat mit lhnen Uber einen ,nicht invasiven Pranataltest” (NIPT)
gesprochen. Der NIPT ist ein Bluttest auf die Trisomien 13, 18 und 21. Diese Trisomien sind
seltene genetische Verdnderungen, die die korperliche und geistige Entwicklung
unterschiedlich beeinflussen. Am bekanntesten ist die Trisomie 21 (Down-Syndrom).

Der NIPT gehort nicht zu den allgemein empfohlenen Vorsorgeuntersuchungen in der
Schwangerschaft. Er wird nur dann von den gesetzlichen Krankenkassen bezahlt, wenn Sie
und lhre Arztin oder Ihr Arzt gemeinsam entschieden haben, dass der Test fiir Sie sinnvoll
ist. Das hangt vor allem von |hrer personlichen Situation ab.

Wichtig ist: Falls der Test fiir Sie infrage kommt, muss lhre Arztin oder lhr Arzt Sie vorher
ausfiihrlich aufklaren und zu den méglichen Konsequenzen beraten.

Diese Broschiire soll tGber den Test informieren und die Beratung unterstiitzen. Sie hat
folgende Inhalte:

Vorgeburtliche Untersuchungen......................... 3
Beratungsangebote.......cocviiiiceiveieiecceece e e, 4

Was sind TriSOmien? .......cccccvveveeenneicinece e 5

Was ist €in NIPT?. ..o 10

Was bedeuten die Testergebnisse?................... 12

Wie zuverldssig ist ein NIPT?.....ccooviiiieeiiiiiiieeeennns 14
Wie entscheiden?........coooviiiiiiiiiiiiieiieeeeeeeeeee 16
Weitere Informationen..........coccoveveveninncineenen. 18

Vorgeburtliche Untersuchungen — ja oder nein?

Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig — das heiflt, Sie kdénnen eine
angebotene Untersuchung oder einen Test jederzeit ohne Begriindung ablehnen. lhr Recht
auf Nichtwissen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer Untersuchung drangen darf.

Vorgeburtliche Untersuchungen kénnen weitreichende Folgen haben. Bevor Sie sich fiir
oder gegen einen NIPT entscheiden, ist es wichtig, dass Sie sich Uber folgende Fragen
Gedanken machen und rechtzeitig gut beraten lassen:

e Modchten Sie Uberhaupt erfahren, ob Ihr ungeborenes Kind eine Trisomie hat?
e Was wirden Sie bei einem auffalligen Ergebnis tun:

- Wiirden Sie das Kind auf jeden Fall bekommen?



- Oder wiirde ein Schwangerschaftsabbruch fiir Sie infrage kommen?
e Was wissen Sie iber Kinder mit einer Trisomie?
e Bendétigen Sie weitere Informationen?

Welche Beratungsangebote gibt es?
Es gibt zwei Formen der Beratung:

e Die arztliche Beratung: Arztinnen und Arzte sind verpflichtet, Gber die Ziele, die
Aussagekraft und die moglichen Folgen einer Untersuchung aufzuklaren. Wenn es um
genetische Untersuchungen geht, diirfen nur Arztinnen und Arzte die Aufklirung
Ubernehmen, die daflir eine Berechtigung erworben haben. Das kann lhre
Frauenarztin oder lhr Frauenarzt sein, eine Praxis flir Pranataldiagnostik oder
Humangenetik. Sie kdnnen sich auch jederzeit eine zweite drztliche Meinung einholen.

e Die psychosoziale Beratung: Sie wird vor allem von Schwangerschaftsberatungsstellen
angeboten. Sie werden dort personlich, online oder telefonisch beraten (auf Wunsch
auch anonym). Die Beratung kann bei der Entscheidung fiir oder gegen einen Test
helfen, aber auch beim Umgang mit einem auffalligen Ergebnis. AuBerdem kdnnen Sie
dort Erwartungen und Sorgen besprechen, die mit Ihrer Schwangerschaft verbunden
sind. In der manchmal belastenden Wartezeit auf ein Testergebnis kann sie ebenfalls
unterstutzen.

Arztinnen und Arzte sind vor genetischen Untersuchungen und nach einem auffilligen Befund
verpflichtet, auf den Anspruch einer psychosozialen Beratung hinzuweisen. Auf Wunsch
miussen sie konkrete Kontakte zu Schwangerschaftsberatungsstellen vermitteln. Sie nennen
auch Kontaktadressen von Selbsthilfegruppen oder Behindertenverbanden.

Was sind Trisomien?

Bei Trisomien sind bestimmte Chromosomen in den Zellen des Kindes dreifach statt zweifach
vorhanden. Dies verandert die Entwicklung des Kindes schon im Mutterleib. Folgende
Trisomien konnen durch vorgeburtliche Untersuchungen erkannt werden:

e Trisomie 21 (Down-Syndrom)

Kinder mit Down-Syndrom entwickeln sich ganz unterschiedlich. Sie sind von ihrer
Persodnlichkeit her genauso vielfaltig wie andere Kinder. Auch wenn sie bestimmte korperliche
Merkmale haben und sich meist langsamer entwickeln: Oft haben sie nur leichte
Beeintrachtigungen und kdnnen vieles, das andere auch kénnen. Einige leben als Erwachsene
weitgehend selbststandig. Andere sind starker beeintrachtigt und brauchen mehr
Unterstitzung. Viele werden 60 Jahre und alter. Wie sich ein Kind mit Down-Syndrom
entwickeln wird, |asst sich vor der Geburt nicht feststellen.

e Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)

Kinder mit Trisomie 18 haben Fehlbildungen am Kopf, am Kérper und an den inneren Organen.
Diese sind haufig im Ultraschall erkennbar. Fast alle Kinder haben einen schweren Herzfehler.
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Sie sind geistig stark behindert. Die meisten Kinder sterben noch im Mutterleib oder in den
ersten Tagen nach der Geburt. Etwa 10 % der lebend Geborenen kénnen bis zu fiinf Jahre oder
alter werden. Dies gilt aber in erster Linie fur Kinder mit leichteren Fehlbildungen.

e Trisomie 13 (Patau-Syndrom)

Diese Kinder haben verschiedene, fast immer schwere koérperliche Fehlbildungen, die sich
auch im Ultraschallbild zeigen. Typisch ist ein sehr kleiner Kopf, viele haben eine Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte. Hinzu kommt eine starke geistige Behinderung. |hre Lebenserwartung ist
dhnlich wie die von Kindern mit einer Trisomie 18.

Was bedeutet ein Kind mit einer Trisomie fiir das Familienleben?

Diese Frage lasst sich nicht allgemein beantworten, denn jede Familie macht ihre ganz eigenen
Erfahrungen. Es hangt davon ab, wie gut ein Kind und seine Familie unterstitzt wird und wie
es gelingt, das gemeinsame Leben zu gestalten. Auch die Art der Trisomie spielt eine Rolle.

Kinder mit einem Down-Syndrom brauchen besondere Unterstiitzung — manche mehr, andere
weniger. Viele entwickeln sich gut und sind oft sehr zugewandte, frohliche und zufriedene
Menschen. Die meisten Kinder mit Down-Syndrom erlernen Alltagsfahigkeiten wie Lesen und
Schreiben. Viele Eltern berichten von einem ziemlich normalen und erfillten Leben mit ihren
Kindern. Naturlich bringt es auch eigene Herausforderungen mit sich.

Neben einer frihzeitigen Forderung ist wie bei allen Kindern die Bindung zur Familie und
anderen Menschen sehr wichtig. Den meisten Eltern gelingt es, mit den Anforderungen gut
umzugehen. Dabei kénnen verschiedene Unterstiitzungsangebote helfen, beispielsweise
Frihforderstellen, Beratungsstellen, Wohlfahrts- und Elternverbande. Die Krankenkassen und
andere Trager finanzieren verschiedene Unterstiitzungsleistungen.

Kinder mit einer Trisomie 13 oder 18 benotigen immer umfassende Hilfen. lhre Familien haben
oft nur wenige gemeinsame Tage, selten auch Monate oder Jahre mit dem Kind. Auch in dieser
Situation kann ein bereicherndes gemeinsames Leben gelingen.

Wie héufig sind Trisomien?

Die folgende Tabelle zeigt, dass Trisomien bei Schwangeren in jedem Alter selten sind. Die
Haufigkeit nimmt mit dem Alter aber zu. Die haufigste Trisomie ist das Down-Syndrom
(Trisomie 21).



Alter der

Zahl der Trisomien pro 10.000 Schwangerschaften

Schwangeren
Down-Syndrom Trisomie 18 Trisomie 13
8 p 1
20 — 24 Jahre
von 10.000 von 10.000 von 10.000
10 2 1
25 —29 Jahre
von 10.000 von 10.000 von 10.000
17 3 2
30— 34 Jahre
von 10.000 von 10.000 von 10.000
52 10 4
35 -39 Jahre
von 10.000 von 10.000 von 10.000
163 41 10
tiber 40
von 10.000 von 10.000 von 10.000

Ein Beispiel finden Sie auf der nachsten Seite.




Wie héaufig sind Trisomien?

Trisomien sind in jedem Alter selten. Deshalb sind die Angaben zur Haufigkeit auf 10.000
Frauen bezogen. Die folgende Grafik soll das veranschaulichen.

[Hier schliefst sich in der Internet-Version der Mutterschafts-Richtlinien eine Graphik zur
Veranschaulichung des Textes zum Abschnitt ,Wie hdufig sind Trisomien?” mit folgendem
Erkldrungstext an:

Diese blauen Punkte entsprechen 10.000 schwangeren Frauen.
Beispiel:
Etwa 17 von 10.000 Schwangeren zwischen

30 und 34 Jahren erwarten ein Kind mit einem Down-Syndrom.]

Was ist ein nicht invasiver Pranataltest (NIPT)?
Mit einem nicht invasiven Pranataltest (NIPT) lasst sich kindliches Erbgut (die DNA) aus der

Plazenta (Mutterkuchen) untersuchen. Da fiir den Test kein Eingriff in die Gebarmutter notig
ist, wird er ,nicht invasiv” (nicht eingreifend) genannt. Beim NIPT besteht kein Risiko einer
Fehlgeburt.

Fiir den Test wird Blut aus der Armvene einer Schwangeren entnommen. |hr Blut enthélt etwa
ab der 10. Woche so viel Erbgut des ungeborenen Kindes, dass es im Labor untersucht werden
kann.

Das Testergebnis liegt meist innerhalb von einer Woche vor. Es wird von der Arztin oder dem
Arzt in einem Gesprach mitgeteilt.

Wichtig ist: Mit einem NIPT werden nur einzelne genetische Veranderungen untersucht. Ob
das ungeborene Kind insgesamt gesund ist, kann der Test nicht erkennen.

Es ist moglich, sich nur bestimmte Ergebnisse eines NIPT mitteilen zu lassen: zum Beispiel nur
das Ergebnis zu den Trisomien 13 und 18, aber nicht zum Down-Syndrom.

Wann wird der NIPT von den Krankenkassen tibernommen?

Die gesetzlichen Krankenkassen tGbernehmen die Kosten fiir einen NIPT auf Trisomie 13, 18
und 21. Dieser Test ist keine Routineuntersuchung. Die Kosten werden ibernommen,

e wenn sich aus anderen Untersuchungen ein Hinweis auf eine Trisomie ergeben hat
oder

e wenn eine Frau gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem Arzt zu der Uberzeugung
kommt, dass der Test in ihrer persénlichen Situation notwendig ist.

Diese Situation kann entstehen, wenn die Moglichkeit einer Trisomie eine Frau so stark
belastet, dass sie dies abklaren lassen mochte.

Ein Hinweis auf eine Trisomie kann sich zum Beispiel durch die normalen
Vorsorgeuntersuchungen oder das sogenannte Ersttrimester-Screening (ETS) ergeben, das
manche Frauendrztinnen und -arzte zwischen der 12. und 14. Woche anbieten. Das ETS
besteht aus einer Ultraschalluntersuchung und der Bestimmung bestimmter Blutwerte der
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Mutter. Dies kann Hinweise auf Trisomien und andere Auffalligkeiten ergeben. Ein ETS kann
eine Trisomie aber nicht sicher feststellen, sondern nur eine Wahrscheinlichkeit errechnen.
Ein ETS wird in der Regel nicht von den Krankenkassen bezahlt und kostet zwischen 150 und
250 €.

Es gibt andere NIPT, die zum Beispiel das Geschlecht oder Veranderungen der
Geschlechtschromosomen erkennen. Diese Tests werden nicht von den Krankenkassen
Ubernommen.

Was bedeutet das Ergebnis des NIPT?

lhre Arztin oder lhr Arzt wird Sie liber das Testergebnis informieren und dariiber aufklaren,
was daraus folgt. Die folgenden drei Ergebnisse sind moglich:

,Der Test kann nicht ausgewertet werden”

Der NIPT lasst sich manchmal nicht auswerten, weil die Blutprobe zu wenig Erbgut des
ungeborenen Kindes enthalt. Bei etwa 2 bis 6 von 100 Schwangeren ist das Ergebnis nicht
eindeutig. Dann kann der NIPT etwas spater wiederholt werden. Unter Umstdanden schlagt die
Arztin oder der Arzt auch direkt eine Fruchtwasseruntersuchung vor.

,Der Test ist unauffallig”

Dieses Ergebnis ist sehr zuverlassig. Es ist sehr unwahrscheinlich, dass das Ungeborene eine
Trisomie hat. Zur Abklarung einer Trisomie sind dann keine weiteren Untersuchungen wie
eine Fruchtwasseruntersuchung notig.

,Der Test ist auffallig”

Dieses Ergebnis ist ein starker Hinweis auf eine Trisomie. Dennoch kommt es vor, dass das
Ergebnis des NIPT falsch ist, das Kind also doch keine Trisomie hat. So ist es moglich, dass nur
in einem Teil der Zellen der Plazenta eine Trisomie vorliegt. Zur Abklarung ist dann zum
Beispiel eine Fruchtwasseruntersuchung nétig.

Wie wird ein auffilliges NIPT-Ergebnis abgeklart?

Ein auffilliges Testergebnis kann nur durch einen Eingriff sicher bestatigt oder widerlegt
werden, bei dem das Erbgut des Kindes untersucht wird. Dazu gibt es zwei Mdéglichkeiten:

e Entnahme von Gewebe aus der Plazenta (Chorionzottenbiopsie): moglich ab der 12.
Schwangerschaftswoche. Das Gewebe wird im Labor untersucht. Das Ergebnis liegt
nach zwei bis drei Wochen vor. Es gibt einen Schnelltest, der nach ein bis zwei Tagen
ein Ergebnis liefert. Er muss aber meist selbst bezahlt werden.

e Entnahme von Fruchtwasser (Amniozentese): moglich ab etwa der 16. Woche. Das
Ergebnis liegt nach etwa zwei Wochen vor. Auch hier gibt es einen Schnelltest.

Bei beiden Untersuchungen fiihrt die Arztin oder der Arzt unter Ultraschallkontrolle eine
diinne Nadel durch die Bauchdecke in die Gebarmutter ein. Eine Betdubung ist meist nicht
notwendig.

Der Eingriff selbst ist kdrperlich wenig belastend. Einige Stunden bis Tage kann ein leichtes
Ziehen im Unterleib zu spliren sein.
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Schwerwiegender ist aber, dass etwa 3 von 1000 Frauen durch den Eingriff eine Fehlgeburt
haben. Deshalb versucht man, diese eingreifenden Untersuchungen moglichst zu vermeiden.

Wie zuverlassig ist ein NIPT?

Grundsatzlich ist ein NIPT zwar genau, trotzdem kommt es auch zu falschen Ergebnissen.
Deshalb kann der Test keine sichere Diagnose einer Trisomie stellen.

Bei einem NIPT kénnen zwei Fehler passieren:

e Eine Trisomie wird libersehen. Beim Down-Syndrom passiert das bei weniger als 1 von
10.000 Untersuchungen.

e Der NIPT ist auffdllig, das Ungeborene hat aber in Wirklichkeit keine Trisomie. Das
wird falscher Verdachtsbefund genannt. Dazu kommt es beim Down-Syndrom in etwa
5 von 10.000 Untersuchungen.

Bei Trisomie 13 und 18 passieren solche Fehler haufiger als beim Down-Syndrom.
Das Beispiel zum Down-Syndrom auf der folgenden Seite zeigt:
e Beiden allermeisten Frauen ist der NIPT unauffallig.

e Auch wenn der NIPT ein auffalliges Ergebnis zeigt, heilt es nicht, dass das Ungeborene
tatsachlich eine Trisomie hat. Es kann auch ein falscher Verdachtsbefund sein.

e Umdas auszuschlielRen, ist es notig, einen auffalligen NIPT-Befund durch einen Eingriff
weiter abklaren zu lassen.

Zuverlassigkeit: Beispiel Down-Syndrom

Das Verhaltnis von richtigen zu falschen Befunden hdangt davon ab, wie wahrscheinlich eine
Trisomie ist. Diese Wahrscheinlichkeit hangt unter anderem vom Alter ab.

Stellen Sie sich eine Gruppe von 10.000 Schwangeren vor, von denen 10 ein Ungeborenes mit
einem Down-Syndrom haben. Wenn alle diese Frauen ein auswertbares Ergebnis erhalten,
ergibt sich Folgendes:

10.000 Frauen erhalten ein Testergebnis
e Bei 15 Frauen ist der Test auffallig
- 10 Frauen haben tatsachlich ein Kind mit einem Down-Syndrom
- 5 Frauen haben kein Kind mit einem Down-Syndrom, obwohl der Test auffallig
war

Mit anderen Worten: In diesem Beispiel ist jedes dritte auffallige Ergebnis falsch (bei 5 von
15 Frauen).

Vor einer Untersuchung - wie entscheiden?

Die Entscheidung fiir oder gegen eine Untersuchung wie den NIPT kann schwerfallen. Manche
Frauen oder Paare fiihlen sich gedrangt, schnell zu entscheiden, ob sie einen Test machen

11



wollen. Es ist jedoch genug Zeit, sich umfassend arztlich oder psychosozial beraten zu lassen.
Eine Frau hat zudem das gesetzliche Recht, allein zu entscheiden.

Viele entscheiden sich fiir vorgeburtliche Untersuchungen, weil sie so weit wie maoglich
sichergehen mdchten, dass ihr Kind keine groRBere Beeintrachtigung hat. Ein unauffalliges
Ergebnis kann Sorgen nehmen. Auf der anderen Seite kdnnen Untersuchungen aber auch
verunsichern. Zudem bieten sie keine ,Garantie”: Nicht alles kann wahrend der
Schwangerschaft erkannt oder ausgeschlossen werden.

Andere entscheiden sich von vornherein gegen bestimmte vorgeburtliche Untersuchungen,
wie etwa auf Trisomien. Ein Grund kann sein, dass sie das Kind so annehmen mochten, wie es
ist. Ein Schwangerschaftsabbruch kommt fiir sie nicht infrage.

Nicht alle, die sich fir solche Untersuchungen entscheiden, moéchten die Schwangerschaft
spater abbrechen. Ein Testergebnis kann auch Anlass sein, sich auf ein Kind mit Trisomie
einzustellen und sich vorzubereiten. Zudem kann es immer sein, dass man seine Einstellung
wahrend der Schwangerschaft dndert.

Was, wenn ein Befund auffillig ist?

Wenn eine Trisomie festgestellt wird, stellt sich fiir einige Frauen oder Paare die Frage, ob sie
die Schwangerschaft fortflihren oder abbrechen. Sie fiihlen sich haufig unter Druck, vor der
12. Woche entscheiden zu missen. Zeitdruck gibt es bei einer Trisomie aber nicht: Es ist genug
Zeit, um sich psychosozial beraten zu lassen, mit Familie, Freundinnen und Freunden dariber
zu sprechen und auch nach der 12. Woche zu einer passenden Entscheidung zu kommen.

Zudem besteht die Moglichkeit, Kinder oder Erwachsene mit Down-Syndrom zu treffen oder
sich mit den Eltern auszutauschen. Arztinnen und Arzte kdnnen Adressen von
Selbsthilfegruppen nennen, die dann einen Kontakt vermitteln.

Viele Kinder mit einer Trisomie 13 oder 18 leben nach der Geburt nur eine kurze Zeit. Es gibt
Frauen und Paare, die ihr Kind trotzdem zur Welt bringen moéchten. Sie mdéchten nicht
,bestimmen®, wann das Kind aus dem Leben tritt. Eine solche Geburt wird medizinisch und
psychologisch begleitet und , palliative Geburt” genannt. Sie gibt Eltern die Mdglichkeit, ihr
Kind kennenzulernen und sich von ihm zu verabschieden.

Weitere Informationen

Diese Broschiire kann nicht alle Fragen zum NIPT beantworten. Sie soll die Beratung durch
lhre Arztin oder lhren Arzt oder eine Beratungsstelle unterstiitzen. Im Gendiagnostik- und im
Schwangerschaftskonfliktgesetz ist beschrieben, welche Rechte auf Aufklarung und Beratung
Sie haben.

Informationen dazu und zu weiteren Fragen finden Sie hier:

=  www.familienplanung.de: Die Bundeszentrale fir gesundheitliche Aufklarung (BZgA)
informiert Uber viele Themen rund um Schwangerschaft und Geburt, und auch zum
Thema Schwangerschaftsabbruch. Das BZgA-Portal bietet zudem eine Suche nach
Schwangerschaftsberatungsstellen.

=  www.kindergesundheit-info.de: Diese Internetseite der BZgA informiert (iber das
Leben mit Kindern. Teil des Angebots ist ein ,,Wegweiser flir Familien mit einem
behinderten oder chronisch kranken Kind”.

=  www.familienratgeber.de: Der Ratgeber der Aktion Mensch enthalt Informationen,
Rat und Adressen fiir Menschen mit Behinderungen und Angehorige.
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Informationen zu Trisomien finden Sie unter anderem auf diesen Seiten:

=  www.ds-infocenter.de: Deutsches Down-Syndrom InfoCenter

=  www.down-syndrom.org: Arbeitskreis Down-Syndrom Deutschland e. V.

=  www.leona-ev.de: Familienselbsthilfe bei seltenen Chromosomenverdanderungen (wie

Trisomie 13 und 18)

Uberblick: Vorgeburtliche Untersuchungen

Wichtig: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig

Standarduntersuchungen

Zusatzliche Untersuchungen

9.-12. Woche: Ultraschall

Hinzu kommen weitere Untersuchungen
wie das Abtasten des Bauches und
Blutentnahmen.
Standarduntersuchungen sollen
abschatzen, ob die Schwangerschaft und
die Entwicklung des Kindes normal
verlaufen.

19.-22. Woche: Ultraschall

29.-32. Woche: Ultraschall

Ab. 10. Woche:

Nicht invasiver Pranataltest (NIPT)

Kann einen Hinweis auf eine Trismoie geben.
=> Seite S.10

Ab 12. Woche: Entnahme von Gewebe aus der
Plazenta (Chorionzottenbiospie)
=>» Seite 13

Ab 16. Woche: Entnahme von Fruchtwasser
(Amniozentese)
=>» Seite 13

Dienen zur Abklarung eines Verdachts auf
Trisomien oder anderer Auffalligkeiten

Es gibt weitere Untersuchungen, die in der Regel selbst bezahlt werden miissen. Dazu
gehort beispielsweise das Ersttrimester-Screening (ETS). Dies kann Hinweise auf
verschiedene Auffilligkeiten geben, auch auf Trisomien.

Welche Fragen haben Sie?

Hier kdnnen Sie Ihre Fragen notieren:

Platz fir Ihre Fragen
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Quellen

Institut fir Qualitdit und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG).
Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik. Abschlussbericht; Auftrag P17-01.
2020

Weitere Informationen:

www.gesundheitsinformation.de/praenataldiagnostik

Stand: Dezember 2020“

Dieser Beschluss tritt am Tag nach der Veroffentlichung im Bundesanzeiger und
gemeinsam mit dem am 19. September 2019 gefassten Beschluss (iber eine Anderung
der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL): nicht-invasive Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT) fiir die Anwendung bei Schwangerschaften mit
besonderen Risiken in Kraft.

Berlin, den Beschlussdatum
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Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive

Prianataltest (NIPT) auf
Trisomie 13, 18 und 21

Eine Versicherteninformation




Liebe Leserin, lieber Leser,

Ihre Arztin oder Ihr Arzt hat mit Ihnen iiber einen ,nicht
invasiven Pranataltest” (NIPT) gesprochen. Der NIPT ist ein
Bluttest auf die Trisomien 13, 18 und 21. Diese Trisomien
sind seltene genetische Veranderungen, die die korperliche
und geistige Entwicklung unterschiedlich beeinflussen. Am
bekanntesten ist die Trisomie 21 (Down-Syndrom).

Der NIPT gehort nicht zu den allgemein empfohlenen
Vorsorgeuntersuchungen in der Schwangerschaft. Er wird
nur dann von den gesetzlichen Krankenkassen bezahlt,
wenn Sie und Ihre Arztin oder |hr Arzt gemeinsam
entschieden haben, dass der Test fiir Sie sinnvoll ist. Das
hangt vor allem von |hrer persénlichen Situation ab.

Wichtig ist: Falls der Test fiir Sie infrage kommt, muss Ihre
Arztin oder Ihr Arzt Sie vorher ausfiihrlich aufkldren und zu
den moglichen Konsequenzen beraten.

Diese Broschiire soll tiber den Test informieren und die
Beratung unterstiitzen. Sie hat folgende Inhalte:

Vorgeburtliche Untersuchungen ..........ooenencneinineineencen. 3
Beratungsangebote !
Was sind Trisomien? .................. S 5
Was ist ein NIPT? ............... S 10
Was bedeuten die Testergebnisse? ... 12
Wie zuverlassig ist @in NIPT? ... 14
Wie eNtSCheIdeN? ... seeenieees 16
Weitere Informationen e 18

2 Worum geht es?

Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig —

das heil3t, Sie kdnnen eine angebotene Untersuchung oder
einen Test jederzeit ohne Begriindung ablehnen. Ihr Recht
auf Nichtwissen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer
Untersuchung drangen darf.

Vorgeburtliche Untersuchungen kénnen weitreichende
Folgen haben. Bevor Sie sich fiir oder gegen einen NIPT
entscheiden, ist es wichtig, dass Sie sich iber folgende
Fragen Gedanken machen und rechtzeitig gut beraten
lassen:

® Mochten Sie tiberhaupt erfahren,
ob lhr ungeborenes Kind eine Trisomie hat?

® Was wiirden Sie bei einem auffalligen Ergebnis tun:
Wiirden Sie das Kind auf jeden Fall bekommen?

Oder wiirde ein Schwangerschaftsabbruch
fur Sie infrage kommen?

® Was wissen Sie iber Kinder mit einer Trisomie?

® Benotigen Sie weitere Informationen?

Vorgeburtliche Untersuchungen



Es gibt zwei Formen der Beratung:

® Die drztliche Beratung: Arztinnen und Arzte sind
verpflichtet, iber die Ziele, die Aussagekraft und die
moglichen Folgen einer Untersuchung aufzukldren.
Wenn es um genetische Untersuchungen geht, diirfen
nur Arztinnen und Arzte die Aufklirung iibernehmen, die
dafiir eine Berechtigung erworben haben. Das kann Ihre
Frauendrztin oder Ihr Frauenarzt sein, eine Praxis fur
Pranataldiagnostik oder Humangenetik. Sie konnen sich
auch jederzeit eine zweite drztliche Meinung einholen.

® Die psychosoziale Beratung: Sie wird vor allem von
Schwangerschaftsberatungsstellen angeboten. Sie wer-
den dort personlich, online oder telefonisch beraten
(auf Wunsch auch anonym). Die Beratung kann bei der
Entscheidung fiir oder gegen einen Test helfen, aber auch
beim Umgang mit einem auffalligen Ergebnis. Auf3erdem
konnen Sie dort Erwartungen und Sorgen besprechen,
die mit Ihrer Schwangerschaft verbunden sind. In der
manchmal belastenden Wartezeit auf ein Testergebnis
kann sie ebenfalls unterstiitzen.

Arztinnen und Arzte sind vor genetischen Untersuchungen
und nach einem auffilligen Befund verpflichtet, auf den
Anspruch einer psychosozialen Beratung hinzuweisen. Auf
Wunsch miissen sie konkrete Kontakte zu Schwanger-
schaftsberatungsstellen vermitteln. Sie nennen auch Kon-
taktadressen von Selbsthilfegruppen oder Behinderten-
verbanden.

4 Beratungsangebote

Bei Trisomien sind bestimmte Chromosomen in den Zellen
des Kindes dreifach statt zweifach vorhanden. Dies ver-
dndert die Entwicklung des Kindes schon im Mutterleib.
Folgende Trisomien kdnnen durch vorgeburtliche Unter-
suchungen erkannt werden:

Trisomie 21 (Down-Syndrom)

Kinder mit Down-Syndrom entwickeln sich ganz unter-
schiedlich. Sie sind von ihrer Persdnlichkeit her genauso
vielfdltig wie andere Kinder. Auch wenn sie bestimmte
korperliche Merkmale haben und sich meist langsamer
entwickeln: Oft haben sie nur leichte Beeintrachtigungen
und koénnen vieles, das andere auch kdnnen. Einige leben
als Erwachsene weitgehend selbststandig. Andere sind
starker beeintrachtigt und brauchen mehr Unterstiitzung.
Viele werden 60 Jahre und dlter. Wie sich ein Kind mit
Down-Syndrom entwickeln wird, ldsst sich vor der Geburt
nicht feststellen.

Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)

Kinder mit Trisomie 18 haben Fehlbildungen am Kopf, am
Kérper und an den inneren Organen. Diese sind haufig im
Ultraschall erkennbar. Fast alle Kinder haben einen
schweren Herzfehler. Sie sind geistig stark behindert. Die
meisten Kinder sterben noch im Mutterleib oder in den
ersten Tagen nach der Geburt. Etwa 10 % der lebend
Geborenen kdnnen bis zu fiinf Jahre oder dlter werden.
Dies gilt aber in erster Linie fuir Kinder mit leichteren
Fehlbildungen.

Trisomie 13 (Pitau-Syndrom)

Diese Kinder haben verschiedene, fast immer schwere
korperliche Fehlbildungen, die sich auch im Ultraschall-
bild zeigen. Typisch ist ein sehr kleiner Kopf, viele haben
eine Lippen-Kiefer-Gaumenspalte. Hinzu kommt eine
starke geistige Behinderung. lhre Lebenserwartung ist
dhnlich wie die von Kindern mit einer Trisomie 18.

Was sind Trisomien? 5



Was bedeutet ein Kind
mit einer Trisomie fiir das Familienleben?

Diese Frage lasst sich nicht allgemein beantworten, denn
jede Familie macht ihre ganz eigenen Erfahrungen. Es hangt
davon ab, wie gut ein Kind und seine Familie unterstiitzt
wird und wie es gelingt, das gemeinsame Leben zu gestal-
ten. Auch die Art der Trisomie spielt eine Rolle.

Kinder mit einem Down-Syndrom brauchen besondere
Unterstlitzung — manche mehr, andere weniger. Viele
entwickeln sich gut und sind oft sehr zugewandte, fréhliche
und zufriedene Menschen. Die meisten Kinder mit Down-
Syndrom erlernen Alltagsfahigkeiten wie Lesen und
Schreiben. Viele Eltern berichten von einem ziemlich
normalen und erfillten Leben mit ihren Kindern. Natdirlich
bringt es auch eigene Herausforderungen mit sich.

Neben einer frithzeitigen Férderung ist wie bei allen Kin-
dern die Bindung zur Familie und anderen Menschen sehr
wichtig. Den meisten Eltern gelingt es, mit den Anforderun-
gen gut umzugehen. Dabei kénnen verschiedene Unter-
stlitzungsangebote helfen, beispielsweise Frithforderstellen,
Beratungsstellen, Wohlfahrts- und Elternverbande. Die
Krankenkassen und andere Trager finanzieren verschiedene
Unterstlitzungsleistungen.

Kinder mit einer Trisomie 13 oder 18 bendtigen immer um-
fassende Hilfen. Ihre Familien haben oft nur wenige ge-
meinsame Tage, selten auch Monate oder Jahre mit dem
Kind. Auch in dieser Situation kann ein wertvolles und be-
reicherndes gemeinsames Leben gelingen.

6 Was sind Trisomien?

Wie haufig sind Trisomien?

Die folgende Tabelle zeigt, dass Trisomien bei Schwangeren
in jedem Alter selten sind. Die Haufigkeit nimmt mit dem
Alter aber zu. Die hdufigste Trisomie ist das Down-Syndrom
(Trisomie 21).

Zahl der Trisomien pro 10.000

Schwangerschaften
Alter der
Schwange- Down- Trisomie 18 Trisomie 13
ren Syndrom
20-24 8 2 1

Jahre von 10.000 von 10.000 von 10.000

25-29 10 2 1
Jahre von 10.000 von 10.000 von 10.000

30-34 17 3 2
Jahre von 10.000 von 10.000 von 10.000

35-39 52 10 4
Jahre von 10.000 von 10.000 von 10.000

163 41 10

Uberd0 10000 von10000  von10.000

Ein Beispiel finden Sie auf der nachsten Seite.

Was sind Trisomien? 7



Wie haufig sind
Trisomien?

Trisomien sind in jedem Alter
selten. Deshalb sind die
Angaben zur Haufigkeit auf
10.000 Frauen bezogen.

Die folgende Grafik soll das

veranschaulichen.

—

Diese blauen Punkte ent-
sprechen 10.000 schwangeren

Frauen.

Beispiel:

Etwa 17 von 10.000
Schwangeren zwischen

30 und 34 Jahren erwarten
ein Kind mit einem Down-

Syndrom.

Was sind Trisomien? 9




Mit einem nicht invasiven Pranataltest (NIPT) ldsst sich
kindliches Erbgut (die DNA) aus der Plazenta (Mutter-
kuchen) untersuchen. Da fiir den Test kein Eingriff in die
Gebarmutter notig ist, wird er ,nicht invasiv* (nicht
eingreifend) genannt. Beim NIPT besteht kein Risiko einer
Fehlgeburt.

Fir den Test wird Blut aus der Armvene einer Schwangeren
entnommen. |hr Blut enthalt etwa ab der 10. Woche so viel
Erbgut des ungeborenen Kindes, dass es im Labor unter-
sucht werden kann.

Das Testergebnis liegt meist innerhalb von einer Woche vor.

Es wird von der Arztin oder dem Arzt in einem Gesprich
mitgeteilt.

Wichtig ist:
Mit einem NIPT werden nur einzelne genetische Ver-

dnderungen untersucht. Ob das ungeborene Kind ins-
gesamt gesund ist, kann der Test nicht erkennen.

Es ist moglich, sich nur bestimmte Ergebnisse eines NIPT
mitteilen zu lassen: zum Beispiel nur das Ergebnis zu den
Trisomien 13 und 18, aber nicht zum Down-Syndrom.

10 Wasist ein NIPT?

Wann wird der NIPT
von den Krankenkassen iibernommen?

Die gesetzlichen Krankenkassen tibernehmen die Kosten fiir
einen NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21. Dieser Test ist keine
Routineuntersuchung. Die Kosten werden ttbbernommen,

® wenn sich aus anderen Untersuchungen
ein Hinweis auf eine Trisomie ergeben hat oder

® wenn eine Frau gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem
Arzt zu der Uberzeugung kommt, dass der Test in ihrer
personlichen Situation notwendig ist.

Diese Situation kann entstehen, wenn die Moglichkeit einer
Trisomie eine Frau so stark belastet, dass sie dies abklaren
lassen mochte.

Ein Hinweis auf eine Trisomie kann sich zum Beispiel durch
die normalen Vorsorgeuntersuchungen oder das soge-
nannte Ersttrimester-Screening (ETS) ergeben, das manche
Frauendrztinnen und -drzte zwischen der 12. und 14. Woche
anbieten. Das ETS besteht aus einer Ultraschallunter-
suchung und der Bestimmung bestimmter Blutwerte der
Mutter. Dies kann Hinweise auf Trisomien und andere
Auffdlligkeiten ergeben. Ein ETS kann eine Trisomie aber
nicht sicher feststellen, sondern nur eine Wahrscheinlich-
keit errechnen. Ein ETS wird in der Regel nicht von den
Krankenkassen bezahlt und kostet zwischen 150 und 250 €.

Es gibt andere NIPT, die zum Beispiel das Geschlecht oder
Verdanderungen der Geschlechtschromosomen erkennen.
Diese Tests werden nicht von den Krankenkassen
ibernommen.

Was ist ein NIPT? 11



lhre Arztin oder Ihr Arzt wird Sie iber das Testergebnis
informieren und dartiber aufkldren, was daraus folgt. Die
folgenden drei Ergebnisse sind moglich:

,Der Test kann nicht ausgewertet werden*

Der NIPT lasst sich manchmal nicht auswerten, weil die
Blutprobe zu wenig Erbgut des ungeborenen Kindes
enthdlt. Bei etwa 2 bis 6 von 100 Schwangeren ist das
Ergebnis nicht eindeutig. Dann kann der NIPT etwas
spater wiederholt werden. Unter Umstanden schlagt
die Arztin oder der Arzt auch direkt eine Fruchtwasser-
untersuchung vor.

,Der Test ist unauffallig“

Dieses Ergebnis ist sehr zuverldssig. Es ist sehr un-

wahrscheinlich, dass das Ungeborene eine Trisomie hat.

Zur Abklarung einer Trisomie sind dann keine weiteren
Untersuchungen wie eine Fruchtwasseruntersuchung
notig.

,Der Test ist auffallig*

Dieses Ergebnis ist ein starker Hinweis auf eine Triso-
mie. Dennoch kommt es vor, dass das Ergebnis des
NIPT falsch ist, das Kind also doch keine Trisomie hat.
So ist es moglich, dass nur in einem Teil der Zellen der
Plazenta eine Trisomie vorliegt. Zur Abklarung ist dann
zum Beispiel eine Fruchtwasseruntersuchung notig.

12 Was bedeuten die Testergerbnisse?

Wie wird ein
auffilliges NIPT-Ergebnis abgeklart?

Ein auffalliges Testergebnis kann nur durch einen Eingriff
sicher bestdtigt oder widerlegt werden, bei dem das Erbgut
des Kindes untersucht wird. Dazu gibt es zwei
Moglichkeiten:

Entnahme von Gewebe aus der Plazenta
(Chorionzottenbiopsie):

moglich ab der 12. Schwangerschaftswoche. Das Gewebe
wird im Labor untersucht. Das Ergebnis liegt nach zwei
bis drei Wochen vor. Es gibt einen Schnelltest, der nach
ein bis zwei Tagen ein Ergebnis liefert. Er muss aber meist
selbst bezahlt werden.

Entnahme von Fruchtwasser (Amniozentese):

moglich ab etwa der 16. Woche. Das Ergebnis liegt nach
etwa zwei Wochen vor. Auch hier gibt es einen Schnell-
test.

Bei beiden Untersuchungen fiihrt die Arztin oder der Arzt
unter Ultraschallkontrolle eine diinne Nadel durch die
Bauchdecke in die Gebdarmutter ein. Eine Betdaubung ist
meist nicht notwendig.

Der Eingriff selbst ist korperlich wenig belastend. Einige
Stunden bis Tage kann ein leichtes Ziehen im Unterleib zu
spliren sein.

Schwerwiegender ist aber, dass etwa 3 von 1000 Frauen
durch den Eingriff eine Fehlgeburt haben. Deshalb versucht
man, diese eingreifenden Untersuchungen moglichst zu
vermeiden.

Was bedeuten die Testergerbnisse? 13



Grundsatzlich ist ein NIPT zwar genau, trotzdem kommt es
auch zu falschen Ergebnissen. Deshalb kann der Test keine
sichere Diagnose einer Trisomie stellen.

Bei einem NIPT kénnen zwei Fehler passieren:

® Eine Trisomie wird iibersehen. Beim Down-Syndrom
passiert das bei weniger als 1von 10.000
Untersuchungen.

® Der NIPT ist auffillig, das Ungeborene hat aber in
Wirklichkeit keine Trisomie. Das wird falscher
Verdachtsbefund genannt. Dazu kommt es beim Down-
Syndrom in etwa 5 von 10.000 Untersuchungen.

Bei Trisomie 13 und 18 passieren solche Fehler haufiger als
beim Down-Syndrom.

Das Beispiel zum Down-Syndrom auf der
folgenden Seite zeigt:

® Bei den allermeisten Frauen ist der NIPT unauffallig.

® Auch wenn der NIPT ein auffalliges Ergebnis zeigt, heil3t
es nicht, dass das Ungeborene tatsdchlich eine Trisomie
hat. Es kann auch ein falscher Verdachtsbefund sein.

® Um das auszuschliel3en, ist es notig, einen auffdlligen
NIPT-Befund durch einen Eingriff weiter abkldren zu
lassen.

14 Wie zuverldssig ist ein NIPT?

Zuverlassigkeit: Beispiel Down-Syndrom

Das Verhdltnis von richtigen zu falschen Befunden hangt
davon ab, wie wahrscheinlich eine Trisomie ist. Diese
Wahrscheinlichkeit hangt unter anderem vom Alter ab.

Stellen Sie sich eine Gruppe von 10.000 Schwangeren vor,
von denen 10 ein Ungeborenes mit einem Down-Syndrom
haben. Wenn alle diese Frauen ein auswertbares Ergebnis
erhalten, ergibt sich Folgendes:

10.000
Frauen

erhalten ein
Testergebnis

Bei
15 Frauen
ist der Test auffallig
10 Frauen 5 Frauen
haben haben kein Kind mit
tatsachlich einem Down-Syndrom,
ein Kind mit einem obwohl der Test
Down-Syndrom auffallig war

Mit anderen Worten: In diesem Beispiel ist jedes dritte
auffillige Ergebnis falsch (bei 5 von 15 Frauen).

Wie zuverldssig ist ein NIPT? 15



Die Entscheidung fiir oder gegen eine Untersuchung wie
den NIPT kann schwerfallen. Manche Frauen oder Paare
fiihlen sich gedrangt, schnell zu entscheiden, ob sie einen
Test machen wollen. Es ist jedoch genug Zeit, sich
umfassend drztlich oder psychosozial beraten zu lassen.
Eine Frau hat zudem das gesetzliche Recht, allein zu
entscheiden — das heif3t: ohne die Zustimmung des Vaters.

Viele entscheiden sich fiir vorgeburtliche Untersuchungen,

weil sie so weit wie moglich sichergehen méchten, dass ihr
Kind keine grofdere Beeintrachtigung hat. Ein unauffalliges
Ergebnis kann Sorgen nehmen. Auf der anderen Seite
konnen Untersuchungen aber auch verunsichern. Zudem
bieten sie keine ,,Garantie”: Nicht alles kann wahrend der
Schwangerschaft erkannt oder ausgeschlossen werden.

Andere entscheiden sich von vornherein gegen bestimmte
vorgeburtliche Untersuchungen, wie etwa auf Trisomien.
Ein Grund kann sein, dass sie das Kind so annehmen
mochten, wie es ist. Ein Schwangerschaftsabbruch kommt
fiir sie nicht infrage.

Nicht alle, die sich fiir solche Untersuchungen entscheiden,

mochten die Schwangerschaft spater abbrechen. Ein
Testergebnis kann auch Anlass sein, sich auf ein Kind mit
Trisomie einzustellen und sich vorzubereiten. Zudem kann
es immer sein, dass man seine Einstellung wahrend der
Schwangerschaft andert.

16 Wie entscheiden?

Was, wenn ein Befund auffillig ist?

Wenn eine Trisomie festgestellt wird, stellt sich fiir einige
Frauen oder Paare die Frage, ob sie die Schwangerschaft
fortfiihren oder abbrechen. Sie fithlen sich hdufig unter
Druck, vor der 12. Woche entscheiden zu miissen. Zeitdruck
gibt es bei einer Trisomie aber nicht: Es ist genug Zeit, um
sich psychosozial beraten zu lassen, mit Familie,
Freundinnen und Freunden dartiber zu sprechen und auch
nach der 12. Woche zu einer passenden Entscheidung zu
kommen.

Zudem besteht die Moglichkeit, Kinder oder Erwachsene
mit Down-Syndrom zu treffen oder sich mit den Eltern
auszutauschen. Arztinnen und Arzte kénnen Adressen von
Selbsthilfegruppen nennen, die dann einen Kontakt
vermitteln.

Viele Kinder mit einer Trisomie 13 oder 18 leben nach der
Geburt nur eine kurze Zeit. Es gibt Frauen und Paare, die ihr
Kind trotzdem zur Welt bringen méchten. Sie mochten nicht
,bestimmen*, wann das Kind aus dem Leben tritt. Eine
solche Geburt wird medizinisch und psychologisch
begleitet und , palliative Geburt” genannt. Sie gibt Eltern
die Moglichkeit, ihr Kind kennenzulernen und sich von ihm
zu verabschieden.

Wie entscheiden? 17



Diese Broschiire kann nicht alle Fragen zum NIPT
beantworten. Sie soll die Beratung durch Ihre Arztin oder
Ihren Arzt oder eine Beratungsstelle unterstiitzen. Im
Gendiagnostik- und im Schwangerschaftskonfliktgesetz ist
beschrieben, welche Rechte auf Aufkldarung und Beratung
Sie haben.

Informationen dazu und zu weiteren Fragen
finden Sie hier:

® www.familienplanung.de: Die Bundeszentrale fiir
gesundheitliche Aufkldrung (BZgA) informiert (iber viele
Themen rund um Schwangerschaft und Geburt, und auch
zum Thema Schwangerschaftsabbruch. Das BZgA-Portal
bietet zudem eine Suche nach Schwangerschaftsbera-
tungsstellen.

www.kindergesundheit-info.de: Diese Internetseite der
BZgA informiert tiber das Leben mit Kindern. Teil des An-
gebots ist ein ,Wegweiser fiir Familien mit einem behin-
derten oder chronisch kranken Kind".

www.familienratgeber.de: Der Ratgeber der Aktion
Mensch enthdlt Informationen, Rat und Adressen fiir
Menschen mit Behinderungen und Angehdrige.

Informationen zu Trisomien
finden Sie unter anderem auf diesen Seiten:

® www.ds-infocenter.de: Deutsches Down-Syndrom
InfoCenter

® www.down-syndrom.org: Arbeitskreis Down-Syndrom
Deutschland e. V.

®* www.leona-ev.de: Familienselbsthilfe bei seltenen
Chromosomenverinderungen (wie Trisomie 13 und 18)

18 Weitere Informationen

Uberblick: Vorgeburtliche Untersuchungen

Wichtig: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig.

Standard-
untersuchungen
(Kassenleistung)

9. - 12. Woche:
Ultraschall

Hinzu kommen
weitere Untersu-
chungen wie Ab-
tasten des Bau-
ches und Blutab-
nahmen.

Standarduntersu-
chungen sollen
abschdtzen, ob
die Schwanger-
schaft und die
Entwicklung des
Kindes normal
verlaufen.

19. — 22. Woche:
Ultraschall

29. — 32. Woche:
Ultraschall

Schwanger-
schafts-
woche

10
11
12
13
14
15
16
17
18
19

20

29

Zusatzliche
Untersuchungen
(gef. Kassenleistung)

Ab 10. Woche:
Nicht invasiver
Pranataltest
(NIPT):

Kann einen
Hinweis auf eine
Trisomie geben.
- Seite 10

Ab 12. Woche:
Entnahme von
Gewebe aus der
Plazenta (Chori-
onzottenbiopsie)
- Seite 13

Ab 16. Woche:
Entnahme von
Fruchtwasser |
(Amniozentese)

- Seite 13

Dienen zur Ab-
kldrung eines
Verdachts auf <+
Trisomien oder
anderer Auffdl-
ligkeiten.

Es gibt weitere Untersuchungen, die in der Regel keine
Kassenleistung sind. Dazu gehort beispielsweise das
Ersttrimester-Screening (ETS). Dies kann Hinweise auf
verschiedene Auffalligkeiten geben, auch auf Trisomien.

Weitere Informationen 19



Welche Fragen haben Sie? Quellen

Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheits-
Hier konnen Sie lhre Fragen notieren: wesen (IQWIG). Versicherteninformation zur Pranataldiag-
nostik. Abschlussbericht; Auftrag P17-01. 2020

Weitere Informationen:

www.gesundheitsinformation.de/praenataldiagnostik

20 Platz fiir Ihre Fragen Quellen 21




Muss ich die
Untersuchungen wahrnehmen?

Nein. Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig —
das heiRt, Sie kénnen eine angebotene Untersuchung je-
derzeit ohne Begriindung ablehnen. Ihr Recht auf Nichtwis-
sen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer Untersuchung
drangen darf. Vorgeburtliche Untersuchungen kénnen
weitreichende Folgen haben. Sie kénnen manchmal helfen,
aber auch verunsichern. Bevor Sie sich fiir eine vorgeburt-
liche Untersuchung entscheiden, ist es deshalb wichtig, sich
Gedanken tiber bestimmte Fragen zu machen, zum Beispiel:

Wie viel méchte ich vor der Geburt iiber das

Ungeborene wissen? Welche Untersuchung kann in meiner
Situation sinnvoll sein? Was wiirde ich tun, wenn Auffallig-
keiten wie eine Fehlbildung gefunden werden? Die Schwan-
gerschaft fortsetzen oder iiberlegen, sie abzubrechen?

Sie kénnen sich dazu in einer Praxis fiir Gynékologie, fiir
Pranataldiagnostik oder Humangenetik beraten lassen. Zu-
dem kann eine psychosoziale Beratung eine wichtige Hilfe
sein. Sie wird vor allem von Schwangerschaftsberatungs-
stellen kostenlos angeboten, auf Wunsch auch anonym.

Wo finde ich Adressen
und weitere Informationen?

* www.familienplanung.de: Die Bundeszentrale fir
gesundheitliche Aufklarung (BZgA) informiert iiber viele
Themen rund um Schwangerschaft und Geburt, und auch
zum Thema Schwangerschaftsabbruch. Das BZgA-Portal
bietet zudem eine Suche nach Schwangerschaftsbera-
tungsstellen.

* www.kindergesundheit-info.de: Diese Internetseite der
BZgA informiert tiber das Leben mit Kindern. Teil des An-
gebots ist ein , Wegweiser fiir Familien mit einem behin-
derten oder chronisch kranken Kind".

Stand
Dezember 2020

Quellen

Institut fiir Qualitat und Wirtschaftlichkeit im
Gesundheitswesen (IQWiG). Versicherteninformation zur
Prdnataldiagnostik. Abschlussbericht; Auftrag P17-01. 2020

Weitere Informationen:
www., eitsir ion.de/p i tik

N

Vorgeburtliche
Untersuchungen
(Prinataldiagnostik)

Eine Versicherteninformation

Liebe Leserin, lieber Leser,

wenn Sie ein Kind erwarten, sind Sie wahrscheinlich voller
Vorfreude und guter Hoffnung. Das ist berechtigt: Den
allermeisten Kindern, die zur Welt kommen, geht es gut.

Wahrend der Schwangerschaft werden Ihnen viele Untersu-
chungen angeboten. Weil sie vor der Geburt stattfinden,
werden sie als pranatal bezeichnet.

Wichtig ist:

Alle diese Untersuchungen sind freiwillig. Sie kénnen
selbst entscheiden, welche Sie in Anspruch nehmen.

Die gesetzlichen Krankenversicherungen tibernehmen be-
stimmte Standarduntersuchungen. Sie dienen dazu, die
Entwicklung des ungeborenen Kindes zu beobachten und
gesundheitliche Probleme zu erkennen. Zusitzliche Unter-
suchungen kénnen in bestimmten Situationen zur Abkld-
rung eingesetzt werden. Einige werden dann ebenfalls von
den Krankenkassen (ibernommen.

Dieses Faltblatt informiert kurz iiber die hdufig angebote-
nen Untersuchungen und dariiber, wo Sie weitere Beratung
und Unterstiitzung finden konnen.



Welche Standarduntersuchungen
werden von den gesetzlichen
Krankenkassen iibernommen?

Zu den Standarduntersuchungen gehoren unter anderem
das Abtasten des Bauches und regelmiRige Blut-
abnahmen. Aus dem Blut lassen sich zum Beispiel Blut-
gruppe und Rhesusfaktor bestimmen und erkennen, ob ein
Schutz gegen Roteln und andere Infektionen besteht.

Um die 10., 20. und 30. Schwangerschaftswoche herum wird
Jjeweils eine Ultraschalluntersuchung zur Kontrolle ange-
boten. Dabei wird zum Beispiel geschaut, wie das ungebo-
rene Kind wachst und wie sich seine Organe entwickeln.
Das Ultraschallbild zeigt auch die Lage des Ungeborenen
sowie der Plazenta.

Bei Auffilligkeiten sind weitere Ultraschalluntersuchungen
maglich. Im Ultraschall kdnnen auch Fehlbildungen
auffallen.

Die Ergebnisse der Standarduntersuchungen werden im
Mutterpass eingetragen.

AeRPa
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Welche zusitzlichen

Untersuchungen werden in
bestimmten Situationen bezahlt?

Nicht invasiver Prinataltest (NIPT): Bluttest auf
Trisomie 13, 18 und Trisomie 21 (Down-Syndrom)

Fur diesen Test wird Blut aus der Armvene einer Frau ent-
nommen. Wenn das Ungeborene keine Trisomie hat, kann
der NIPT dies mit hoher Sicherheit bestdtigen. Weist er auf
eine Trisomie hin, ist zur sicheren Klarung noch ein Eingriff
notig, etwa eine Fruchtwasseruntersuchung. Der NIPT wird
ab der 10. Schwangerschaftswoche angeboten.

Die gesetzlichen Krankenkassen tibernehmen die Kosten
nur, wenn eine Frau gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem
Arzt entschieden hat, dass der Test in ihrer personlichen
Situation sinnvoll ist. Vor einem NIPT muss eine ausfiihr-
liche drztliche Beratung stattfinden.

Fruchtwasseruntersuchung und
Chorionzottenbiopsie

Zur sicheren Diagnose bestimmter Auffalligkeiten
(beispielsweise einer Trisomie) ist ein Eingriff notig. Dabei
wird eine feine Nadel durch die Bauchdecke in die Gebér-
mutter eingefiihrt, um Fruchtwasser oder Gewebe aus der
Plazenta zu entnehmen (Chorionzottenbiopsie). Durch den
Eingriff kommt es bei etwa 3 von 1000 Eingriffen zu einer
Fehlgeburt.

Diese Untersuchungen werden von den gesetzlichen
Krankenkassen nur bezahlt, wenn ein Verdacht auf
bestimmte Erkrankungen, Fehlbildungen oder
Behinderungen des Kindes abgeklart werden soll.

Uberblick: Vorgeburtliche Untersuchungen

Wichtig: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig.

Standard- S Zusitzliche
untersuchungen ELiy Untersuchungen
woche
9
9.-12. Woche: Ab 10. Woche:
Ultraschall 10 Nicht invasiver
Pranataltest
1 (NIPT)
12
Ab 12. Woche:
13 Entnahme von
Hinzu kommen Gewebe aus der
weitere Untersu- 14 Plazenta (Chori-
chungen wie das onzottenbiopsie)
Abtasten des 15
Bauches und
Blutentnahmen. 16
Ab 16. Woche:
17 Entnahme von
Fruchtwasser
18 (Amniozentese)
19
19. - 22. Woche:
Ultraschall 20
29
29. - 32. Woche:
Ultraschall

Es gibt weitere Untersuchungen, die in der Regel selbst
bezahlt werden miissen. Dazu gehort beispielsweise das
Ersttrimester-Screening (ETS).

Welche weiteren
Untersuchungen gibt es?

Vielleicht bietet Ihre Arztin oder Ihr Arzt lhnen weitere
Untersuchungen wie zusatzliche Ultraschalluntersuchungen
oder Bluttests an. Sie missen als sogenannte Individuelle
Gesundheitsleistung (IGeL) selbst bezahlt werden.

Ersttrimester-Screening

Viele Arztinnen und Arzte bieten das sogenannte
Ersttrimester-Screening (ETS) an, das Hinweise auf
verschiedene Auffalligkeiten geben kann. Es besteht aus
einem Ultraschall und einer Blutabnahme aus der Armvene
der Frau. Beim Ersttrimester-Screening wird die Wahr-
scheinlichkeit fiur bestimmte Trisomien wie das Down-
Syndrom (Trisomie 21) abgeschatzt. Manche Arztinnen und.
Arzte suchen im ETS auch nach anderen Auffilligkeiten, wie
Herzfehlern, einem offenen Riicken (Spina bifida) oder einer
Fehlbildung der Bauchwand. Die Untersuchung wird
zwischen der 12. und 14. Schwangerschaftswoche
angeboten. Das ETS wird in der Regel nicht von den
gesetzlichen Krankenkassen bezahlt.



Stand 22.04.2021 | zum Stellungnahmeverfahren

Gemeinsamer
Bundesausschuss

Tragende Griinde

zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschus-
ses liber eine Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-
RL):

Aufnahme einer Versicherteninformation zur Durchfiihrung
der Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur Bestimmung des
Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13,18,21) fiir die
Anwendung bei Schwangerschaften mit besonderen Risiken
Vom T. Monat JJJJ
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1. Rechtsgrundlage

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) lberpriift gemal gesetzlichem Auftrag nach § 135
Absatz 1 Satz 1 SGB V fiir die vertragsarztliche Versorgung der gesetzlich Krankenversicherten
neue arztliche Methoden daraufhin, ob der therapeutische Nutzen, die medizinische Notwen-
digkeit und die Wirtschaftlichkeit nach gegenwartigem Stand der wissenschaftlichen Erkennt-
nisse als erfiillt angesehen werden kénnen. Auf der Grundlage des Ergebnisses dieser Uber-
prifung entscheidet der G-BA dariber, ob eine neue Methode ambulant zu Lasten der Ge-
setzlichen Krankenversicherung (GKV) erbracht werden darf.

Der Antrag auf Bewertung der Methode der nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur Bestim-
mung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines molekulargenetischen
Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fiir die Anwendung bei Risikoschwangerschaften im Rahmen
der Mutterschafts-Richtlinien nach § 135 Absatz 1 Satz 1 SGB V wurde vom Spitzenverband
Bund der Krankenkassen, der Kassendrztlichen Bundesvereinigung sowie vom unparteiischen
Vorsitzenden und den weiteren unparteiischen Mitgliedern des G-BA am 4. Juli 2016 gestellt.

Die vom G-BA gemaR § 92 Absatz 1 Satz 2 Nr. 4 SGB V beschlossenen Richtlinien iber die
arztliche Betreuung wahrend der Schwangerschaft und nach der Entbindung (Mutterschafts-
Richtlinien [Mu-RL]) regeln die arztliche Betreuung wahrend der Schwangerschaft und nach
der Entbindung einschlieBlich der Indikationen fir die einzelnen MaBnahmen sowie Art, Um-
fang und Durchfihrung der MalRnahmen.

Der G-BA hat am 19. September 2019 die Anwendungsmaéglichkeiten und -grenzen nicht-in-
vasiver molekulargenetischer Tests (NIPT-Trisomie 13,18,21) zu Lasten der GKV abschlieRend
beraten. Der Beschluss sieht vor, dass ein NIPT-Trisomie 13,18,21 bei Schwangerschaften mit
besonderen Risiken in begriindeten Einzelfdllen und nach arztlicher Beratung unter Verwen-
dung einer Versicherteninformation eingesetzt werden kann. Dieser Beschluss tritt erst ge-
meinsam mit dem nun zu fassenden Beschluss zur Aufnahme der Dokumente der Versi-
cherteninformation in Kraft.

2. Eckpunkte der Entscheidung

2.1 Vorgaben zu Beratung und Aufklarung zu vorgeburtlichen genetischen Untersu-
chungen im Beschluss vom 19. September 2019

Die Anforderungen zur Aufklarung und Beratung, die mit dem Beschluss vom 19. September
2019 in die Mu-RL aufgenommen wurden orientieren sich an den Verpflichtungen, die bereits
im Gendiagnostikgesetz (GenDG) vorgegeben sind. Danach hat die verantwortliche arztliche
Person vor Einholung der Einwilligung die betroffene Person tUber Wesen, Bedeutung und
Tragweite der genetischen Untersuchung aufzuklaren. Der betroffenen Person ist nach der
Aufklarung eine angemessene Bedenkzeit bis zur Entscheidung tber die Einwilligung einzu-
raumen.

Bei einer vorgeburtlichen genetischen Untersuchung ist die betroffene Person vor der geneti-
schen Untersuchung und nach Vorliegen des Untersuchungsergebnisses durch eine Arztin o-
der einen Arzt, die oder der die Voraussetzungen des GenDG erfillt, genetisch zu beraten,
soweit diese nicht im Einzelfall nach vorheriger schriftlicher Information Gber die Beratungs-
inhalte auf die genetische Beratung schriftlich verzichtet. Der betroffenen Person ist nach der
Beratung eine angemessene Bedenkzeit bis zur Untersuchung einzurdumen. Die Beratung er-



folgt in allgemein verstandlicher Form und ergebnisoffen. Sie umfasst insbesondere die ein-
gehende Erdrterung der moglichen medizinischen, psychischen und sozialen Fragen im Zu-
sammenhang mit einer Vornahme oder Nichtvornahme der genetischen Untersuchung und
ihren vorliegenden oder moglichen Untersuchungsergebnissen sowie der Moglichkeiten zur
Unterstitzung bei physischen und psychischen Belastungen der betroffenen Person durch die
Untersuchung und ihr Ergebnis.

Die Bedeutung der Untersuchungsergebnisse ist in verstandlicher Form zu erladutern. Die mog-
lichen Folgen einer Entscheidung fiir diesen Test sind in die Beratung einzubeziehen.

Auch das in den Richtlinien betonte jederzeitige Recht auf Nichtwissen, auch fir Teilergebnis-
se des NIPT-Trisomie 13,18, 21, lehnt sich an die Ausfiihrung des GenDG an.

Die Beratung zur Testdurchfiihrung erfolgt unter der verpflichtenden Verwendung der Versi-
cherteninformation

DKG/GKV-SV/KBV PatV

(mit diesem Beschluss: Anlage 8 der Mu-RL) | (mit diesem Beschluss: Anlage 8a und 8b der
Mu-RL)

zur Unterstltzung der Beratung zu Untersuchungen auf Trisomie 13, 18 und 21.

Die Aufklarung und Beratung gemafs Schwangerschaftskonfliktgesetz erfolgt, da bei einem po-
sitiven Testergebnis weitere Handlungsoptionen abzuwagen sind. In der Mu-RL wurde bereits
vor den jetzt vorgenommenen Anderungen auf die Vorgaben des Schwangerschaftskonflikt-
gesetzes bei der Aufklarung und Beratung verwiesen, da auch zuvor durch die im Rahmen
dieser Richtlinie durchgefiihrten Untersuchungen entsprechende Konstellationen zu berick-
sichtigen waren.

In Ergdnzung zur Beratung durch qualifizierte Arzte und Arztinnen nach GenDG muss den
Schwangeren die Moglichkeit einer Beratung durch Menschen, denen das Leben mit Trisomie
aus eigener Erfahrung vertraut ist, aufgezeigt werden. Nur diese kénnen wirklich dariber in-
formieren, was es bedeutet, wenn ihr Kind mit einer Trisomie zur Welt kommt. Die werdende
Mutter erhalt Informationen Uber die Besonderheiten beim Leben mit einem Menschen mit
Trisomie, aber auch Informationen dariber, inwiefern das Leben mit einem Menschen mit
Trisomie eine bereichernde Erfahrung sein kann. Diese Beratung soll bevorzugt durch Eltern
von Menschen mit Trisomie erfolgen, hilfsweise durch andere Angehorige oder Angehorigen-
vertretungen der Selbsthilfe. Um dies zu ermoglichen, ist im Zusammenhang mit der Frage-
stellung Trisomie im Rahmen der arztlichen Beratung die Verpflichtung aufgenommen wor-
den, den Hinweis zu geben, dass es die Moglichkeit gibt liber die entsprechenden Selbsthilfe-
organisationen oder Behindertenverbande mit betroffenen Familien Kontakt aufzunehmen.

Frauen sollen dabei unterstiitzt werden, eine eigenstindige informierte Entscheidung dariiber
zu treffen, ob sie diese vorgeburtliche genetische Untersuchung fiir erforderlich halten. Die
arztliche Aufklarung und Beratung (iber das Wesen, die Bedeutung und Tragweite der geneti-
schen Untersuchung und deren mogliche Befunde hat ausdriicklich ergebnisoffen und in ver-
standlicher Form stattzufinden. Insbesondere ist von Seiten der Arztin oder des Arztes auch
das jederzeitige Recht der Schwangeren auf Nichtwissen, auch fiir Teilergebnisse des NIPT-
Trisomie 13,18, 21, zu betonen.



Im Zusammenhang mit der Fragestellung Trisomie ist von der Arztin oder dem Arzt auf Kon-
taktmoglichkeiten mit betroffenen Familien hinzuweisen.

2.2 Versicherteninformation

Flr die arztliche Beratung hat der G-BA das Institut fir Qualitat und Wirtschaftlichkeit (IQWiG)
beauftragt, eine Versicherteninformation zu entwickeln: Mit dem getroffenen Beschluss zur
NIPT-Trisomie 13, 18, 21 konnte das IQWiG die Erarbeitung der Versicherteninformation ab-
schlieBen. Dazu gehorte auch eine umfangreiche Nutzerinnentestung der Materialien (vgl. Ab-
schlussbericht , Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik”, IQWiG 2020%).

Die verpflichtend zu verwendende Versicherteninformation zur Unterstiitzung der Beratung
zu Untersuchungen auf Trisomie 13, 18, 21 berlicksichtigt insbesondere die spezifischen Mog-
lichkeiten und die Bedeutung der Ergebnisse der gemal der Richtlinie eingesetzten Pranatal-
diagnostik zur Bestimmung des Risikos von Aneuploidien.

Sie enthélt neben dem Hinweis auf die Freiwilligkeit der Untersuchungen, allgemeine Infor-
mationen zu Trisomien, sowie Informationen zur Bedeutung einer Trisomie fir das Familien-
leben und die Haufigkeiten von Trisomien. Im mittleren Teil der Broschiire wird der NIPT-
Trisomie 13,18, 21 ausfiihrlich dargestellt. Dies beinhaltet Informationen zur Durchfiihrung
der Untersuchungen, allgemeine Informationen zur Bedeutung des Testergebnisses und unter
welchen Bedingungen der NIPT-Trisomie 13, 18, 21 von den Krankenkassen tGbernommen
wird. Darliber hinaus wird die Zuverlassigkeit des NIPT-Trisomie 13, 18, 21 beschrieben. Am
Ende der Broschiire werden Informationen zur Unterstilitzung der Entscheidung gegeben und
es wird auf weitere Quellen hingewiesen.

PatV

Die dazugehdorige allgemeine Versicherteninformation beinhaltet allgemeine Informationen
zu den in Deutschland angebotenen Untersuchungen zur Pranataldiagnostik. Sie umfasst
neben den gemalkR Mu-RL erbringbaren Moglichkeiten der vorgeburtlichen Diagnostik wie
dem NIPT, sowie der Fruchtwasseruntersuchung bzw. der Chorionzottenbiopsie, auch In-
formationen zum Ersttrimesterscreening. Dariiber hinaus wird auf die Freiwilligkeit der Un-
tersuchungen hingewiesen. Am Ende der allgemeinen Versicherteninformation wird auf
weitere Quellen verwiesen.

2.3 Ubernahme der Versicherteninformation in die Mu-RL

Die Versicherteninformation ,,Bluttest auf Trisomien - Der nicht invasive Pranataltest (NIPT)
auf Trisomie 13, 18 und 21 - Eine Versicherteninformation”

DKG/GKV-SV/KBV PatV

wird Anlage 8 sowie die dazugehorige allgemeine Versi-
cherteninformation ,Vorgeburtliche Unter-
suchungen (Pranataldiagnostik) Eine Versi-
cherteninformation” werden die Anlagen 8a
und 8b

1 https://www.iqwig.de/projekte/p17-01.html
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der Mu-RL.

Diese Versicherteninformation ist gemaR Abschnitt B Nr. 3 Abs. 3 durch die Arztin oder den
Arzt, die oder der die Schwangere vor und nach Durchfiihrung des NIPT aufklart und berat, als
Bestandteil der arztlichen Leistung verpflichtend zur Unterstitzung der Beratung zu Untersu-
chungen auf Trisomie 13, 18 oder 21 gemal dieser Richtlinie zu verwenden und der Versicher-
ten in Schriftform auszuhandigen.

3. Beschlussfassung vom 19. September 2019 | Anpassungen in den Tragenden
Griinden

3.1 Korrektur zu den Qualitatsanforderungen

Fiir die Anforderungen an die vorzulegenden Studienergebnisse zum Nachweis der erforder-
lichen Testglite eines einsetzbaren NIPT-Trisomie 13, 18, 21 wurde im Beschluss folgendes
festgelegt: Die Studienergebnisse missen entsprechend den wissenschaftlichen Standards
vollstandig veroffentlicht worden sein.

In den Tragenden Griinden zum Beschluss vom 19.09.2019 (Abschnitt 2.5.1) wird dazu weiter
ausgefihrt:

,Entsprechende Studien missen in einem peer-reviewed Journal veréffentlicht worden sein
(z.B. gemaR “Standards for Reporting Diagnostic accuracy studies”).”

Diese Ausflihrungen entsprechen nicht dem Beratungstand des Beschlusses, denn die Anfor-
derung einer Veroffentlichung in einem peer reviewed journal wurden gestrichen.

Folgender Satz ist stattdessen korrekt:

,Die Studienergebnisse zur Testglite miissen entsprechend den wissenschaftlichen Standards
vollstandig (z. B. gemal ,Standards for Reporting Diagnostic accuracy studies”) und fir die
Offentlichkeit zugénglich veréffentlicht worden sein. Eine Festlegung zum Ort der Veréffentli-
chung erfolgt nicht.”

3.2 Erlauterung zu den Anforderungen im Studiendesign

Im Beschluss vom 19.09.2019 wurde in Abschnitt I. f) cc) folgende Regelung beschlossen: ,,Die
Testgute zur Abklarung der jeweils gegenstandlichen Trisomien muss im Rahmen von pros-
pektiv geplanten, verblindeten Studien untersucht worden sein.”

Dazu reicht der G-BA folgende Erlauterungen nach:

Es besteht lediglich die Anforderung einer prospektiven Studienplanung. Weitere Konkretisie-
rungen (auBer Verblindung und Publikation) sind an dieser Stelle nicht formuliert worden.

Eine retrospektive Studie zur Testglte im Sinne einer prospektiv geplanten Re-Analyse von
vorliegenden Studienergebnissen oder eingefrorenem Probenmaterial ist hinreichend, wenn
weiterhin eine wechselseitige Verblindung der Testbefundungen von Index- und Referenztest,
eine prospektiv geplante Grenzwertfestlegung und eine Reprasentativitat der Stichprobe filr
die zu testende Population der Schwangeren sichergestellt ist.

Ein Methodenvergleich im Sinne einer Konkordanzstudie fiir die Testung des fetalen Merkmals
kann ausreichend sein, wenn das Testergebnis des untersuchenden Tests mit einem Referenz-



test bei einem hinreichend hohen Anteil von Patientinnen (ibereinstimmt und somit nachge-
wiesen werden kann, dass der zu untersuchende Test die vorgegebenen Grenzen fir die Sen-

sitivitat und Spezifitat erfillt.

4. Wiirdigung der Stellungnahmen

[wird nach dem Stellungnahmeverfahren erganzt]

5. Biirokratiekostenermittlung

[wird nach dem Stellungnahmeverfahren erganzt]

Beratungsgegenstand / Verfahrensschritt

Antrag des Unparteiischen Vorsitzenden und der weiteren Un-
parteiischen Mitglieder des G-BA sowie des GKV-Spitzenver-
bandes und der Kassendrztlichen Bundesvereinigung auf Be-
wertung der Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur Bestim-
mung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels
eines molekulargenetischen Tests flr die Anwendung bei Risi-
koschwangerschaften im Rahmen der Mu-RL gemaR § 135 Ab-
satz 1 Satz 1SGB V

Aufnahme der Beratungen gemal} 1. Kapitel § 5 Absatz 1 VerfO
Beschluss zur Einleitung des Beratungsverfahrens

Beschluss zur Ankilindigung des Bewertungsverfahrens gemaR
§ 135 Absatz 1 SGB V und Einholung erster Einschatzungen ge-
mal 2. Kapitel § 6 VerfO

Beauftragung des IQWiG zur Evidenzbewertung der NIPT-Triso-
mie 13, 18, 21 und Erstellung einer Versicherteninformation
Uber die bestehenden Moglichkeiten der Pranataldiagnostik
gemaR Mu-RL sowie der Einbindung von Eckpunkten, die sich
gegebenenfalls aus einer zukiinftigen Anderung der Mu- RL er-
geben

Beauftragung des IQWiG zur Erstellung einer Versichertenin-
formation zur Pranataldiagnostik

Vorlage des IQWiG-Abschlussberichtes zum Auftrag S16-06,
Version 1.0 zur Nicht invasiven Pranataldiagnostik (NIPD) zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21
bei Risikoschwangerschaften

6. Verfahrensablauf
Datum Gremium
04.07.2016

18.08.2016 G-BA
26.01.2018 UA MB
16.02.2018 G-BA
30.04.2018

30.05.2018 UA MB

AuftragsgemafRe Abnahme (i.S.e. Plausibilitdtsprifung)




Datum

Gremium

Beratungsgegenstand / Verfahrensschritt

27.09.2018

UA MB

Bekanntmachung zur Ermittlung von Medizinprodukteherstel-
lern, denen vor Entscheidungen des G-BA Gelegenheit zur Stel-
lungnahme zu geben ist

24.01.2019

UA MB

Bestimmung weiterer stellungnahmeberechtigter Organisatio-
nen im Einzelfall

e Deutscher Ethikrat oder dessen Mitglieder

e Gendiagnostik-Kommission

Abschluss der vorbereitenden Beratungen zur Einleitung des
ersten Stellungnahmeverfahrens vor abschlieRender Entschei-
dung des G-BA (gemaR 1. Kapitel § 10 VerfO)

22.03.2019

G-BA

Bestimmung weiterer stellungnahmeberechtigter Organisatio-
nen:

e Deutscher Ethikrat oder dessen Mitglieder

e Gendiagnostik-Kommission

Beschluss zur Einleitung des Stellungnahmeverfahrens
(1. Stufe) vor abschlieRender Entscheidung des G-BA (gemaR 1.
Kapitel § 10 VerfO)

27.06.2019

UA MB

Mindliche Anhoérung und Wirdigung der schriftlichen und
miindlichen Stellungnahmen des Stellungnahmeverfahrens
(1. Stufe)

22.08.2019

UA MB

Abschluss der vorbereitenden Beratungen

05.09.2019

UA MB

AbschlieBende Beratung; im Ergebnis mit einer Beschlussemp-
fehlung flir das Plenum am 19. September 2019

19.09.2019

G-BA

AbschlieBende Beratungen zur Evidenzbewertung der NIPD
und Beschlussfassung (1. Stufe)

26.11.2019

Mitteilung des Ergebnisses der gemaR § 94 Abs. 1 SGB V erfor-
derlichen Prifung des Bundesministeriums fiir Gesundheit

03.12.2020

Vorlage des IQWiG-Abschlussberichtes zum Auftrag S17-01,
Version 1.0 zur Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik




Datum Gremium Beratungsgegenstand / Verfahrensschritt

25.02.2021 UA MB Abstimmung der Zeitplanung fir die zweite Beratungsstufe

15.04.2021 G-BA Entscheidung, ob das Stellungnahmeverfahren zur zweiten Be-
ratungsstufe 6ffentlich durchgefiihrt wird

22.04.2021 UA MB Beschluss zur Einleitung des Stellungnahmeverfahrens
(2. Stufe) vor abschlieRender Entscheidung des G-BA (gemaR 1.
Kapitel § 10 VerfO)

TT.MM.JJJJ UA MB Mindliche Anhoérung und Wirdigung der schriftlichen und
mindlichen Stellungnahmen des Stellungnahmeverfahrens
(2. Stufe)

TT.MM.JJJJ UA MB AbschlieBende Beratung

TT.MM.JJJJ Plenum AbschlieBende Beratungen zur Aufnahme der Versichertenin-
formation zur Pranataldiagnostik in die Mu-RL (2. Stufe)

TT.MM.JJJJ Veréffentlichung im Bundesanzeiger

TT.MM.JJJJ Inkrafttreten (2. Stufe)

7. Fazit

[wird nach dem Stellungnahmeverfahren erganzt]




Berlin, den T. Monat JJJJ

Gemeinsamer Bundesausschuss
gemall § 91 SGB V
Der Vorsitzende

Prof. Hecken



Gemeinsamer
Bundesausschuss

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):

e Aufnahme einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken

Gendiagnostik-Kommission (GEKO)

06.05.2021

Stellungnahme / Anderungsvorschlag

Begriindung

Beschlussentwurf Anlage 8a:
Vorgeburtliche Untersuchungen (Pranataldiagnostik)
Eine Versicherteninformation

Auf Seite 2 im 2. Absatz empfiehlt die GEKO folgende
Ergdnzung im Anschluss an den Satz ,,Weil sie vor der
Geburt stattfinden, werden sie als pranatal
bezeichnet.”:

,Vorgeburtliche Untersuchungen dienen dazu, zum
einen wdéhrend der Schwangerschaft gut fiir das
Wohlbefinden des Kindes zu sorgen und zum anderen
Informationen iiber das Kind zu gewinnen.“

Die GEKO sieht es als einen wichtigen Aspekt fir das
Verstandnis der Pranataldiagnostik an, dass der
Schwangeren bzw. den Eltern die unterschiedlichen Ziele
der angebotenen vorgeburtlichen Untersuchungen
dargestellt werden.

Auf Seite 2 im 4. Absatz wird in dem Satz ,Zusatzliche
Untersuchungen kénnen in bestimmten Situationen
zur Abklarung eingesetzt werden.” folgende
Ergdanzung empfohlen: , Zusatzliche genetische
Untersuchungen kénnen in bestimmten Situationen
zur Abklarung von Auffilligkeiten der Erbanlagen
durchgefiihrt werden.”

An dieser Stelle fehlt der wichtige und notwendige
Hinweis, dass es sich um genetische Untersuchungen
handelt. Mit der empfohlenen Ergdanzung , Auffalligkeiten
der Erbanlagen” mdchte die GEKO es fiir die Schwangere
klarer und verstandlicher machen (siehe Begriindung auf
Seite 2, zweite Zeile dieser Stellungnahme).

Auf Seite 2 fehlt in der Uberschrift , Welche
zusatzlichen Untersuchungen werden in bestimmten
Situationen bezahlt?” das Adjektiv ,,genetischen* vor
,Untersuchungen”.

Bei den drei genannten Untersuchungen unter der
Uberschrift ,Welche zusatzlichen Untersuchungen
werden in bestimmten Situationen bezahlt?“ handelt es
sich um genetische Untersuchungen.

Auf Seite 2 wird empfohlen, die Uberschrift ,Nicht
invasiver Pranataltest (NIPT): Bluttest auf Trisomie 13,
18 und Trisomie 21 (Down-Syndrom)“ wie folgt zu
erganzen: , Nicht invasiver Pranataltest (NIPT): Bluttest
auf bestimmte Auffdlligkeiten der Erbanlagen
(Trisomie 13, 18 und Trisomie 21 (Down-Syndrom))“.

Mit der empfohlenen Erganzung , Auffilligkeiten der
Erbanlagen” mochte die GEKO es fiir die Schwangere
klarer und verstandlicher machen (siehe Begriindung auf
Seite 2, zweite Zeile dieser Stellungnahme).

In dem darauffolgenden Satz: ,Fir diesen Test wird
Blut aus der Armvene einer Frau entnommen* sollte
das Wort ,,Frau” durch , Schwangere“ ersetzt werden.
In der Broschiire sollte einheitlich der Begriff
,Schwangere” anstelle ,Frau” verwendet werden.

Die GEKO empfiehlt, konsequent "Schwangere" zu nutzen,
da diese Formulierung klarer und sachlich zutreffender ist.




Gendiagnostik-Kommission (GEKO)

06.05.2021

Auf Seite 3 im 2. Absatz wird empfohlen, den Satz ,Vor
einem NIPT muss eine ausfiihrliche arztliche Beratung
stattfinden.” wie folgt zu @ndern: ,Vor einem NIPT
muss eine ausfihrliche drztliche Aufkldrung
stattfinden und eine genetische Beratung angeboten
werden.”

Vor vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen ist die
Schwangere gemal § 15 Abs. 3 GenDG genetisch zu
beraten. Daher sollte der Schwangeren deutlich gemacht
werden, dass neben der arztlichen Aufklarung eine
genetische Beratung in Anspruch genommen werden
kann. Aufklarung und Beratung sollten nicht als arztliche
Beratung verkiirzt und im Sinne der Klarheit vollstandig
benannt werden.

Auf Seite 3 im 1. Absatz unter der Uberschrift
,Fruchtwasseruntersuchung und
Chorionzottenbiopsie” wird folgende Erganzung
angeregt: ,Zur sicheren Diagnose bestimmter
Auffalligkeiten der Erbanlagen (beispielsweise einer
Trisomie) ist ein Eingriff notig.”

Mit der empfohlenen Ergdnzung ,,der Erbanlagen“ mdchte
die GEKO es fiir die Schwangere klarer und verstandlicher
machen, dass es sich hierbei um Auffilligkeiten der
genetischen Eigenschaften (Erbanlagen) handelt, und
nicht um Auffalligkeiten der genannten Trisomien.

Auf Seite 3 im 2. Absatz unter der Uberschrift
,Fruchtwasseruntersuchung und
Chorionzottenbiopsie” fehlt das Adjektiv
,genetischen” vor ,Untersuchungen” (,,Diese
genetischen Untersuchungen werden von den
gesetzlichen Krankenkassen nur bezahlt, wenn ein
Verdacht auf bestimmte Erkrankungen, Fehlbildungen
oder Behinderungen des Kindes abgeklart werden
soll."). Es wird angeregt, hier folgenden Hinweis
anzufiigen: , Auch fiir diese Untersuchung ist eine
eingehende Aufkldrung und genetische Beratung die
Grundlage.”

Bei der Fruchtwasseruntersuchung und
Chorionzottenbiopsie handelt es sich um vorgeburtliche
genetische Untersuchungen, die dem GenDG unterliegen.
Somit gelten fiir diese Untersuchungen die gesetzlichen
Vorgaben zur Aufklarung (§ 9 GenDG) und genetischen
Beratung (§ 15 Abs. 3 GenDG).

Auf Seite 3 in der Tabelle ,,Uberblick: Vorgeburtliche
Untersuchungen” fehlt das Adjektiv ,genetische”in
der Spalteniberschrift ,,Zusatzliche Untersuchungen®.

Bei den in der Tabelle genannten Untersuchungen
handelt es sich um genetische Untersuchungen.

Auf Seite 3 unter der Uberschrift ,Welche weiteren
Untersuchungen gibt es?” empfiehlt es sich, im 1.
Absatz anstelle , wie zusatzliche
Ultraschalluntersuchungen oder Bluttests” ,,... wie
zusatzliche Ultraschall- und Blutuntersuchungen® zu
schreiben.

Die GEKO empfiehlt an dieser Stelle ,,Bluttests” durch
»Blutuntersuchungen zu ersetzen, um die hier gemeinten
,weiteren” Blutuntersuchungen vom Bluttest auf Trisomie
13, 18 und 21 abzugrenzen.

Auf Seite 4 im 3. Absatz unter der Uberschrift ,Muss
ich die Untersuchungen wahrnehmen?“ wird
angeregt, den Satz ,,Sie kdnnen sich dazu in einer
Praxis fiir Gyndkologie, fur Pranataldiagnostik oder
Humangenetik beraten lassen.” wie folgt zu dndern:
,,Sie kdnnen dazu in einer Praxis flr Gynakologie, flr
Pranataldiagnostik oder Humangenetik eine
genetische Beratung in Anspruch nehmen.”

Vor vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen ist die
Schwangere gemal § 15 Abs. 3 GenDG genetisch zu
beraten. Somit besteht ein gesetzlicher Anspruch auf ein
genetisches Beratungsangebot an die Schwangere.

Auf Seite 4 wird nach dem zweiten Spiegelstrich unter
der Uberschrift ,Wo finde ich Adressen und weitere
Informationen?” empfohlen, die auf Seite 12
genannten Informationsangebote (Informationen dazu
und zu weiteren Fragen finden Sie hier:) einzufiigen

Die GEKO halt alle in der Versicherteninformation
genannten Informationsangebote einschlieBlich eines
zusatzlichen Hinweises auf die Homepage der GEKO
(GenDG und Richtlinien der GEKO) und einer Verlinkung
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und zusatzlich einen Hinweis auf die Homepage der
GEKO (www.rki.de/geko) sowie eine Verlinkung zum
Schwangerschaftskonfliktgesetz in die Auflistung
aufzunehmen (vgl. Seite 5, vorletzte Zeile dieser
Stellungnahme).

auf das Schwangerschaftskonfliktgesetz auch in dieser
Broschiire fir sinnvoll.

Beschlussentwurf: Anlage 8 bzw. 8a
Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive Prantaltest (NIPT) auf Trisomie 13, 18 und 21
Eine Versicherteninformation

l. Zu spezifischen Inhalten

Nach dem Satz ,,Der NIPT gehort nicht zu den
allgemein empfohlenen Vorsorgeuntersuchungen in
der Schwangerschaft.” auf Seite 5 sollte folgender
Hinweis eingefligt werden: ,,Vielmehr handelt es sich
um eine vorgeburtliche genetische Untersuchung.”

In der Versicherteninformation fehlt die wichtige und
notwendige Klarstellung, dass es sich bei dem NIPT auf
Trisomie 13, 18 und 21 um eine vorgeburtliche genetische
Untersuchung handelt.

Die Formulierung im 3. Absatz auf Seite 5 ,,Wichtig ist:
Falls der Test fiir Sie infrage kommt, muss lhre Arztin
oder lhr Arzt Sie vorher ausfiihrlich aufklaren” sollte
mit ,,und eine genetische Beratung anbieten” erganzt
werden.

Vor vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen ist die
Schwangere gemal § 15 Abs. 3 GenDG genetisch zu
beraten. Somit besteht ein gesetzlicher Anspruch auf ein
genetisches Beratungsangebot an die Schwangere.

Der 1. Absatz auf Seite 6 unter der Uberschrift
,Welche Beratungsangebote gibt es?“ enthalt
Aussagen zur arztlichen Aufklarungsqualifikation, die
nicht den Regelungen des GenDG entsprechen. Die
GEKO schlagt daher folgende Formulierung vor:

,Welche Aufklédrungs- und Beratungsangebote gibt
es?

Die dirztliche Aufklérung: Arztinnen und Arzte sind
verpflichtet, Gber die Ziele, die Aussagekraft und die
moglichen Folgen einer genetischen Untersuchung
aufzuklaren. Im Rahmen der Aufklédrung wird auch
dariiber informiert, ob die Untersuchung die
Versorgung Ihres ungeborenen Kindes verbessern
kann.

Die genetische Beratung: Neben der drztlichen
Aufkldrung wird Ihnen bei dem NIPT eine genetische
Beratung vor Durchfiihrung der genetischen
Untersuchung und nach Vorliegen des
Untersuchungsergebnisses angeboten. Genetische
Beratungen diirfen nur Arztinnen und Arzte selbst
durchfiihren, wenn sie ddfiir qualifiziert sind.
Qualifizierte Arztinnen und Arzte kénnen z.B. lhre
Frauendrztin oder Ihr Frauenarzt sein, aber auch
Arztinnen und Arzte in Praxen fiir Préinataldiagnostik
und humangenetischen Einrichtungen. Sie konnen

Gemald § 15 Abs. 3 GenDG ist die Schwangere vor
vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen und nach
Vorliegen des Untersuchungsergebnisses genetisch zu
beraten. Daher sollte der Schwangeren deutlich gemacht
werden, dass neben der arztlichen Aufklarung eine
genetische Beratung in Anspruch genommen werden
kann. Aufklarung und genetische Beratung sollten nicht
als arztliche Beratung verkirzt und im Sinne der Klarheit
separat benannt werden.

Anders als fur die fachgebundene genetische Beratung ist
gemall § 7 GenDG fiir die Aufklarung bei diagnostischen
genetischen Untersuchungen keine spezielle Qualifikation
iber die arztliche Approbation hinaus erforderlich.

Zudem missen Beratungskompetenz und Untersuchungs-
kompetenz nicht zwangslaufig in einer Hand liegen. D.h.
die genetische Beratung kann auch durch eine andere,
dafir qualifizierte arztliche Person vorgenommen
werden, wenn die fir die genetische Untersuchung
verantwortliche arztliche Person diese Beratungs-
qualifikation nicht innehat.
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sich auch jederzeit eine zweite arztliche Meinung
einholen.

Die psychosoziale Beratung: ...“

Der 1. Satz des 3. Absatzes auf Seite 6 sollte wie folgt
erganzt werden: ,Arztinnen und Arzte sind vor
genetischen Untersuchungen und nach einem
auffalligen Befund verpflichtet, auf den Anspruch
einer genetischen und einer psychosozialen Beratung
hinzuweisen.”

GemadR § 15 Abs. 3 GenDG ist die Schwangere vor
vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen und nach
Vorliegen des Untersuchungsergebnisses genetisch zu
beraten.

Auf Seite 9 sollte im letzten Absatz unter der
Uberschrift ,Was ist ein nicht invasiver Pranataltest
(NIPT)?“ wie folgt klarstellend ergdnzt werden: ,Es ist
moglich, vorher zu vereinbaren, sich nur bestimmte
Ergebnisse eines NIPT mitteilen zu lassen: zum Beispiel
nur das Ergebnis zu den Trisomien 13 und 18, aber
nicht zum Down-Syndrom.“

Gemals § 9 Abs. 2 Nr. 5 GenDG umfasst die Aufklarung
insbesondere [...] das Recht der betroffenen Person auf
Nichtwissen einschliefRlich des Rechts, das
Untersuchungsergebnis oder Teile davon nicht zur
Kenntnis zu nehmen, sondern vernichten zu lassen. Daher
sollte an dieser Stelle deutlich gemacht werden, dass
bereits im Rahmen der Aufklarung vereinbart werden
kann, welche Ergebnisse die Schwangere mitgeteilt
bekommen moéchte.

Im ersten Satz auf Seite 12 sollte der Begriff ,arztlich”
durch ,genetisch” ersetzt werden (,,Es ist jedoch
genug Zeit, sich umfassend genetisch oder
psychosozial beraten zu lassen.”).

Diese Anpassung ergibt sich aus den vorgeschlagenen
Umformulierungen zum 1. Absatz auf Seite 6 unter der
Uberschrift ,Welche Beratungsangebote gibt es?”

Il. Zu aligemeinen Inhalten

Auf Seite 7 ist die Aussage zu Trisomie 13 (Patau-
Syndrom) , Typisch ist ein sehr kleiner Kopf“ bedarf
einer fachlichen Uberarbeitung.

Kinder mit Trisomie 13 haben in der Regel ein normales
Geburtsgewicht und einen normalen Kopfumfang (nur ca.
10% werden mit einer Mikrozephalie geboren).

Auf Seite 7 wird empfohlen, anstelle ,,Auch die Art der
Trisomie spielt eine Rolle.” wie folgt zu schreiben:
,Dabei gibt es Unterschiede bei Trisomie 13, 18 und
21.“

Die GEKO empfiehlt die Umformulierung mit dem Ziel, die
Aussage des Satzes eindeutiger und verstandlicher zu
machen.

In der Tabelle auf Seite 8 und dem zugehorigen
Beispiel (Abbildung) sollte einheitlich die Bezeichnung
,Trisomie 21“ verwendet werden.

Bei vergleichenden Auflistungen der Trisomien in Tabellen
und Abbildungen sollten diese als solche (Trisomie 21
anstatt Down Syndrom) benannt werden.

Es wird vorgeschlagen, die Uberschrift auf Seite 9 wie
folgt zu ergdnzen: ,,Wann wird der NIPT auf Trisomie
13, 18 und 21 von den Krankenkassen tlbernommen?“
sowie den Absatz ,Ein Hinweis auf Trisomie...“ unter
dem ersten Spiegelstrich einzufiigen. Zudem wird
vorgeschlagen, diesen Absatz auf , Ein Hinweis auf eine
Trisomie kann sich zum Beispiel durch die normalen
Vorsorgeuntersuchungen oder das sogenannte
Ersttrimester-Screening (ETS) ergeben” zu verkirzen.

Die GEKO empfiehlt neben der prazisierenden Ergdanzung
in der Uberschrift auch eine Verkiirzung des Textes. Aus
Sicht der GEKO sind die detaillierten Ausfiihrungen zum
ETS nicht notwendig, da das ETS nicht die einzige
Untersuchung ist, aus der sich ein Hinweis auf eine
Trisomie ergeben kann und es zudem nicht von den
Krankenkassen ibernommen wird.

Der 2. Absatz auf Seite 10 ,Es gibt andere NIPT, die
zum Beispiel das Geschlecht oder Veranderungen der
Geschlechtschromosomen erkennen. Diese Tests

Die GEKO empfiehlt die Streichung des Absatzes, da der
NIPT, der das Geschlecht oder die Verdanderungen der
Geschlechtschromosomen erkennt, nicht Teil der




Gendiagnostik-Kommission (GEKO)

06.05.2021

werden nicht von den Krankenkassen ibernommen.”
sollte gestrichen werden.

Mutterschafts-Richtlinien ist und nicht von den
Krankenkassen tibernommen wird. Um die Schwangere
nicht zu verwirren, sollten sich die Ausfiihrungen in der
Versicherteninformation auf Trisomie 13, 18 und 21
beschranken.

Es wird vorgeschlagen die Uberschrift auf Seite 10 wie
folgt zu erganzen: ,,Was bedeutet das Ergebnis des
NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21?“ und entsprechend
den zweiten Satz unter der Uberschrift ,Der Test ist
unauffallig” wie folgt zu dndern: ,Es ist sehr
unwahrscheinlich, dass das Ungeborene eine dieser
Trisomien hat.” sowie erganzend daran einzufiigen:
,Dies ist aber nicht mit einer Garantie auf ein
gesundes Kind gleichzusetzen".

Die vorgeschlagenen Umformulierungen sollen zu mehr
Klarheit und Prazision fiihren.

Mit der empfohlenen Ergdnzung mochte die GEKO
verdeutlichen, dass sowohl ein unauffalliger NIPT auf
Trisomie 13, 18, 21 als auch weitere negative
Untersuchungsergebnisse keine Garantie auf ein
gesundes Kind sind.

Es wird angeregt, auf Seite 10 unter der Uberschrift
,Der Test ist auffallig” den Satz ,,So ist es moglich, dass
nur in einem Teil der Zellen der Plazenta eine Trisomie
vorliegt.” zu streichen.

Der Satz ist fiir viele Schwangere nicht verstandlich.
Vielmehr handelt es sich hierbei um eine Information fiir
die Arztinnen und Arzte.

Hinsichtlich der Darstellung der Chorionzottenbiopsie
und Amniozentese auf Seite 10 bedarf es einer
fachlichen Uberarbeitung. Wir verweisen auf die
Expertise der Fachgesellschaften.

Bei der Chorionzottenbiospie wird in der Regel eine Kurz-
und eine Langzeitkultur angelegt. Die Kurzzeitkultur ist
nach etwa 2 Tagen fertig, die Langzeitkultur nach etwa 2
Wochen. Die Anlage der Kurz- und eine Langzeitkultur
stellt keine Selbstzahlerleistung dar.

Bei der Fruchtwasseruntersuchung ist ein Ergebnis nach 2
Wochen zu erwarten. Der erwdhnte Schnelltest wird im
Rahmen der Fruchtwasseranalyse angewendet (PCR oder
FISH) und ist eine Selbstzahlerleistung.

Auf Seite 11 ,Bei den allermeisten Frauen ist der NIPT
unauffallig.“: ,Frauen” sollte konsistent mit
»~Schwangere” ersetzt werden.

Die GEKO empfiehlt, konsequent "Schwangere" zu nutzen,
da diese Formulierung klarer und sachlich zutreffender ist.

Es wird vorgeschlagen, auf Seite 11 nach dem Satz ,Es
kann auch ein falscher Verdachtsbefund sein.”
folgenden Satz anzufiigen: ,Hier kann eine
weiterfiihrende Ultraschalluntersuchung hilfreich
sein.”

Feten mit Chromosomenstérungen haben in der Regel
Fehlbildungen. Das gilt allen voran fir die Trisomie 18 und
13 aber auch in untergeordnetem Mal3e fiir die Trisomie
21. Bei einem auffalligen NIPT und fehlenden
sonographischen Merkmalen sinkt das Risiko flr die
entsprechende Chromosomenstdrung wieder.

Auf Seite 12 wird nach dem Satz ,,Im Gendiagnostik-
und im Schwangerschaftskonfliktgesetz ist
beschrieben, welche Rechte auf Aufklarung und
Beratung Sie haben.” der Verweis auf die Seite der
Gendiagnostik-Kommission (www.rki.de/geko) sowie
die des Schwangerschaftskonfliktgesetzes angeregt.

Ziel dieser Anregung ist es, interessierten Schwangeren
einen schnellen und einfachen Zugang zu
weiterfihrenden Informationen in direktem
Zusammenhang mit einer vorgeburtlichen genetischen
Untersuchung nach GenDG zu ermdoglichen.

Es wird angeregt, die Ubersichtstabelle auf Seite 13
kongruent in die allgemeine Versicherteninformation
zu vorgeburtlichen Untersuchungen zu (ibernehmen.
Text und Abbildungsdarstellung sollten identisch sein.
Bei ,Nicht invasiver Prdnataltest (NIPT): Kann einen

Die Anregungen dienen der Kongruenz und Prazision.
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Hinweis auf eine Trisomie geben.” sollte fiir den hier
dargestellten Test erganzt werden ,, 13, 18, oder 21“.




Voraussichtliche Teilnahme an der miindlichen Anhérung am 24. Juni 2021

Gendiagnostik-Kommission

Teilnahmeoptionen

Wir nehmen teil.

Wir kdnnen derzeit nicht sagen,
ob wir an der Anhorung
teilnehmen.

Wir nehmen nicht teil. Auch bei
Terminanderungen fur diese
Anhorung mochten wir nicht
teilnehmen.

Einladung

Eine gesonderte
Einladung wird
Ihnen zugesandt

Eine gesonderte
Einladung wird
Ihnen zugesandt

Sie werden nicht
zur Anhoérung
eingeladen.

lhre Riickmeldung zur
Teilnahme

Wir nehmen teil.




Gemeinsamer
Bundesausschuss

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):

e Aufnahme einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fiur die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken
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Stellungnahme / Begriindung
Anderungsvorschlag

Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive
Pranataltest (NIPT) auf
Trisomie 13,18 und 21
Eine
Versicherteninformation

Er wird nur dann von den Die Entscheidung wird nicht gemeinsam getroffen oder
gesetzlichen Krankenkassen | getragen. Vielmehr findet durch die Arztin/Arzt eine

bezahlt, wenn Sie und lhre ergebnisoffene ausfiihrliche Beratung statt. Und im Anschluss
Arztin oder |hr Arzt trifft dann die Schwangere allein eine Entscheidung lber die
gemeinsam entschieden Inanspruchnahme von NIPT. Als Begriindung zur

haben, dass der Test fir Sie Inanspruchnahme reicht nach dem Wortlaut der geplanten
sinnvoll ist. Das hangt vor Neufassung der Mutterschaftsrichtlinien (GBA Beschluss vom
allem von Ihrer persénlichen | 19.09.2019 — Aufnahme NIPT Mutterschaftsrichtlinien Seite 3) In
Situation ab. den gednderten Mutterschaftsrichtlinien steht: ,....mit dem Ziel

der Vermeidung der (...) invasiven MalBnahmen, sofern ein
entsprechender Test geboten ist, um der Schwangeren eine
Auseinandersetzung mit ihrer individuellen Situation hinsichtlich
des Vorliegens einer Trisomie im Rahmen der arztlichen
Begleitung zu ermoglichen. Ein statistisch erhohtes Risiko fiir
eine Trisomie allein reicht fir die Anwendung dieses Tests nicht
aus.” Zudem sind in den Mu-RL in diesem Zusammenhang keine
»,anderen Untersuchungen” vorgesehen und nicht erwahnt: Die
unspezifische Angst/Auseinandersetzung der Schwangeren
reicht nach den Tragenden Griinden des GBA Beschlusses vom
19.09.2019, Seite 4 aus. Von einer ,,gemeinsamen
Entscheidung” ist hier nicht die Rede, und sie darf es auch nicht
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sein, denn damit wiirde die autonome und autarke
Entscheidung der Schwangeren in Frage gestellt.

Vorgeburtliche
Untersuchungen kénnen
weitreichende Folgen haben.
Bevor Sie sich fiir oder gegen
einen NIPT entscheiden, ist
es wichtig, dass Sie sich Gber
folgende Fragen Gedanken
machen und rechtzeitig gut
beraten lassen:

* Mdchten Sie Uberhaupt
erfahren, ob |hr
ungeborenes Kind eine
Trisomie hat?

e Was wiirden Sie bei einem
auffalligen Ergebnis tun:

e Wiirden Sie das Kind auf
jeden Fall bekommen?

e Oder wiirde ein
Schwangerschaftsabbruch
flr Sie infrage kommen?

Die Formulierung: Oder wirde ein Schwangerschaftsabbruch
fir Sie infrage kommen? ist hier verkiirzend und allein auf ein
NIPT-Ergebnis bezogen. EIN NIPT stellt keine Trisomie fest. Ein
auffalliges Ergebnis muss aus einer medizinischen und
psychologischen Logik heraus immer durch eine diagnostische
Punktion abgesichert werden, egal ob sich die Schwangere fiir
oder gegen die Fortfliihrung der Schwangerschaft entscheidet.
Gerade wegen der genannten Uberlegungen, muss sich die
Schwangere sicher sein, wenn sie sich fiir einen Abbruch
entscheidet bzw. sich auf die Bedlrfnisse eines Kindes mit
Trisomie einstellen will.

Sie kénnen sich
auch jederzeit eine zweite
arztliche Meinung einholen.

Hinweis auf fehlenden Kostentrager: Ein
Zweitmeinungsverfahren gibt es in der Gynakologie und
Geburtshilfe lediglich bei der Indikationsstellung vor geplanter
Hysterektomie, in der Humangenetik Gberhaupt nicht. Die
Qualifikation zur Beratung von NIPT (nach GenD-Gesetz, GeKo)
besitzen entweder Facharzte flir Humangenetik oder Facharzte
fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe mit der
Zusatzqualifikation zur fachgebundenen Humangenetischen
Beratung nach § 7 Abs. 3 GenDG (iber ihre Arztekammer
nachgewiesen haben.

wenn eine Frau gemeinsam
mit ihrer Arztin oder ihrem
Arzt zu der Uberzeugung
kommt, dass der Test in ihrer
personlichen Situation
notwendig ist.

Zu Gemeinsamkeit siehe obige Ausfiihrungen.
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»Der Test ist unauffallig”
Dieses Ergebnis ist sehr
zuverldssig. Es ist sehr
unwahrscheinlich,

dass das Ungeborene eine
Trisomie hat.

Zur Abkldrung einer Trisomie
sind dann keine weiteren
Untersuchungen wie eine
Fruchtwasseruntersuchung
notig.

Die Patientin wird irrgefiihrt, da ihr falschlicherweise der
Eindruck vermittelt wird, dass keine weiteren Untersuchungen
in diese Richtung notig sind. Kérperliche Fehlbildungen und
andere Chromosomenstoérungen sind dadurch nicht ausge-
schlossen.

Entnahme von Gewebe aus
der Plazenta
(Chorionzottenbiopsie):
moglich ab der 12.
Schwangerschaftswoche. Das
Gewebe wird im Labor
untersucht. Das Ergebnis
liegt nach zwei bis drei
Wochen vor. Es gibt einen
Schnelltest, der nach ein bis
zwei Tagen ein Ergebnis
liefert. Er muss aber meist
selbst bezahlt werden.

Das erste medizinisch verwertbare Ergebnis als DIAGNOSE
(Gewebe-Direktpraparation) liegt am nachsten Tag vor.

Schwerwiegender ist aber,
dass etwa 3 von 1000 Frauen
durch den Eingriff eine
Fehlgeburt haben. Deshalb
versucht man, diese
eingreifenden
Untersuchungen moglichst
zu vermeiden.

CVS und AC werden in der Risikobetrachtung nicht getrennt
betrachtet.

Das Abortrisiko der AC (Fruchtwasseruntersuchung) liegt in
modernen Studien bei 1-2/1000 und nicht 3/1000 (Vergl.
https://www.bvnp.de/aktuelle-risiken-der-diagnostischen-
punktion-amnio-zentese---ac-chorionzottenbiopsie---cvs---der-
wissenschaftliche-blick/). Zudem wird die Chorionzottenbiopsie
(CVS), mittlerweile fast genauso haufig wie die AC durchgefiihrt.
Sie ist praktisch risikofrei. Die Zeiten, wo Arzte und die
Gesellschaft den Schwangeren Fehlgeburtséngste aufbirden
mussten, sind l&ngst vergangen.




Berufsverband der Frauendrzte e.V. (BVF)

25.04.2021

Eine Trisomie wird
Ubersehen. Beim Down-
Syndrom passiert das bei
weniger als 1 von 10.000
Untersuchungen.

FALSCH:

Hier muss eine klare Begrifflichkeit her: Sofern hier die

Sensitivitdt gemeint ist, muss diese klar nach

Untersuchungssetting differenziert werden. Diese betragt

groflen Metaanalysen zufolge: NIPT-Sensitivitat
High-risk  Low-risk

Trisomie 21 98-99%  96-99%

Trisomie 18 93-97%  86-97%

Trisomie 13 91-95% 65-90%

Angaben ohne

No call (2-3%)

In einer statistischen Betrachtung (test performance) ist die
Rate der nicht verwertbaren NIPT-Ergebnisse (no call) hierbei
noch nicht bericksichtigt: Sie ist aber genauso auslésend fiir
eine weiterfihrende, hdufig invasive Diagnostik. Die no call -
Rate muss von der Sensitivitat subtrahiert werden. Dies kommt
einer Erhéhung der Test-positiv-Rate mit Senkung des PPV
(positiv pradiktiver Wert) gleich. Damit sinkt der PPV in der
High-Risk-NIPT-Untersuchungsgruppe bei T21 auf einen Be-
reich zwischen 8% und 46%, bei T18 zwischen 2% und 29%, bei
T13 zwischen 1% und 15%.

Sofern hier der negative Vorhersagewert (NPV) gemeint ist,
muss dies ebenfalls begrifflich unmissverstandlich und klar
benannt werden: Die robustesten Daten

hierzu stammen aus der Meta-Analyse von Taylor-Philips
(Taylor-Philips 2016).

Eine Frau hat zudem das
gesetzliche Recht, allein zu
entscheiden — das heiRt:
ohne die Zustimmung des
Vaters.

Nicht eindeutig. Vater der Schwangeren?
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Uberblick: Vorgeburtliche
Untersuchungen

Durch Positionierung auf gleicher Hohe der
Ultraschalluntersuchungen (19. — 22. Woche: Ultraschall und 29.
—32. Woche: Ultraschall) mit dem Text ,,Dienen zur Abklarung
eines Verdachts auf Trisomien oder anderer Auffalligkeiten.” Ist
dieser missverstandlich. Der Text soll durch Pfeile einen Bezug
innerhalb der rechten Spalte erzielen. Es konnen dennoch
falsche Erwartungen zum 2. und 3. US-Screening ausgelost
werden.

Vorgeburtliche
Untersuchungen
(Pranataldiagnostik)
Eine
Versicherteninformation

Aus dem Blut lassen sich zum
Beispiel Blutgruppe und
Rhesusfaktor bestimmen und
erkennen, ob ein Schutz
gegen Roteln und andere
Infektionen besteht.

Die beispielhafte Aufzdahlung von Rételn ist zu streichen. Die
indizierte Vorgehensweise zu Roteln-Titer-Kontrolle nach Mu-RL
stellt aufgrund der Einschrankungen durch eine geringe
Haufigkeit eine Ausnahme dar.

Die gesetzlichen
Krankenkassen (ibernehmen
die Kosten nur, wenn eine
Frau gemeinsam mit ihrer
Arztin oder ihrem Arzt
entschieden hat, dass der
Test in ihrer persdnlichen
Situation sinnvoll ist.

Ausfihrungen zur missverstandlichen Gemeinsamkeit siehe
obige Ausfiihrungen.

Fruchtwasseruntersuchung
und Chorionzottenbiopsie
Zur sicheren Diagnose
bestimmter Auffalligkeiten
(beispielsweise einer
Trisomie) ist ein Eingriff

CVS und AC werden in der Risikobetrachtung nicht getrennt
betrachtet.

Das Abortrisiko der AC (Fruchtwasseruntersuchung) liegt in
modernen Studien bei 1-2/1000 und nicht 3/1000 (Vergl.
https://www.bvnp.de/aktuelle-risiken-der-diagnostischen-
punktion-amnio-zentese---ac-chorionzottenbiopsie---cvs---der-
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notig. Dabei wird eine feine
Nadel durch die Bauchdecke
in die Gebarmutter
eingeflihrt, um Fruchtwasser
oder Gewebe aus der
Plazenta zu entnehmen
(Chorionzottenbiopsie).
Durch den Eingriff kommt es
bei etwa 3 von 1000
Eingriffen zu einer
Fehlgeburt.

wissenschaftliche-blick/). Zudem wird die Chorionzottenbiopsie
(CVS), mittlerweile fast genauso haufig wie die AC durchgefiihrt.
Sie ist praktisch risikofrei. Die Zeiten, wo Arzte und die
Gesellschaft den Schwangeren Fehlgeburtséngste aufbirden
mussten, sind langst vergangen.

Voraussichtliche Teilnahme an der miindlichen Anhérung am 24. Juni 2021

Berufsverband der Frauenarzte e.V. (BVF)

Teilnahmeoptionen

Wir nehmen teil.

ob wir an der Anhérung
teilnehmen.

Terminanderungen fur diese
Anhorung mdchten wir nicht
teilnehmen.

Wir kdnnen derzeit nicht sagen,

Wir nehmen nicht teil. Auch bei

Einladung lhre Riickmeldung zur
Teilnahme
Eine gesonderte Wir nehmen teil.

Einladung wird
Ihnen zugesandt

Eine gesonderte
Einladung wird
Ihnen zugesandt

Sie werden nicht
zur Anhoérung
eingeladen.




Gemeinsamer
Bundesausschuss

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):

e Aufnahme einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken

Becton Dickinson

14.05.2021

Stellungnahme /
Anderungsvorschlag

Begriindung

Der

Beschlussentwurf

des Gemeinsamen
Bundesausschusses lber
eine ,,Anderung der
Mutterschafts-Richtlinien
(Mu-RL): Aufnahme einer
Versicherteninformation zur
Durchfiihrung der Nicht-
invasiven Pranataldiagnostik
zur Bestimmung des Risikos
autosomaler Trisomien 13,
18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests
(NIPT-Trisomie 13,18,21) fiir
die Anwendung bei
Schwangerschaften mit
besonderen Risiken” wird
beflrwortet.

Der vorgelegte Beschlussentwurf sieht eine umfassende
Aufklarung der betroffenen Personengruppe vor. Zur
Begriindung des Entwurfs wird angefihrt, dass die verpflichtend
zu werdende Versicherteninformation zur Unterstltzung der
Beratung von Untersuchungen auf Trisomie 13, 18, 21 dienen
soll. Sie soll insbesondere die Bedeutung der Ergebnisse der
gemalR der Richtlinie eingesetzten Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos von Aneuploidien beriicksichtigen. Ein
Hinweis auf die Freiwilligkeit der Untersuchung, allgemeine
Informationen zu Trisomien sowie Informationen zur Bedeutung
einer Trisomie fur das Familienleben sollen darin enthalten sein.
Ebenso wird die statistische Haufigkeit flr Trisomien dargestellt.
Der NIPT- Trisomie 13, 18, 21 sowie die Durchfihrung der
Untersuchung soll ausfiihrlich dargestellt und allgemeine
Informationen zu den Testergebnissen beinhaltet sein. Zudem
soll erlautert werden, unter welchen Bedingungen der NIPT
Trisomie 13, 18, 21 von den Krankenkassen (ibernommen wird.
AbschlieBend folgen Informationen zur Zuverlassigkeit des NIPT-
Trisomie 13, 18, 21 sowie Informationen zur
Entscheidungsfindung und einen Verweis auf weiterfihrende
Informationen.

Die im Entwurf vorliegende Versicherteninformation zur
Durchfiihrung der Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21
mittels eines molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie
13,18,21) fiir die Anwendung bei Schwangerschaften mit
besonderen Risiken wird daher ausdricklich begriif$t und
beflirwortet.




Becton Dickinson

14.05.2021

Zudem wird darauf verwiesen, dass erst nach Inkrafttreten
dieses Beschlusses der NIPT-Trisomie 13, 18, 21 als
Kassenleistung zur Verfligung steht. Die Kostenlibernahme
durch die gesetzlichen Krankenkassen fiir einen NIPT auf
Trisomie 13, 18 und 21 unter bestimmten Bedingungen und die
Festlegung, wann dieser zur Anwendung kommen soll, bietet fir
die Familien eindeutige Vorteile und sind daher ebenso zu
begriilen. Der Beschlussvorschlag findet daher unsere
Zustimmung.

Der Anderungsvorschlag der
Patientenvertretung, iber
den vorgelegten
Beschlussentwurf hinaus
auch die allgemeine
Information in den
Richtlinien aufzunehmen,
wird ebenfalls beflirwortet.

Der Anderungsvorschlag der Patientenvertretung sieht vor, dass
werdende Eltern umfassend informiert werden, um gezielte und
informative Entscheidungen treffen zu kénnen. Die
dazugehorige allgemeine Versicherteninformation soll
allgemeine Informationen zu den in Deutschland angebotenen
Untersuchungen zur Pranataldiagnostik beinhalten. Sie soll
neben den gemafl Mu-RL erbringbaren Moglichkeiten der
vorgeburtlichen Diagnostik wie dem NIPT, sowie der
Fruchtwasseruntersuchung bzw. der Chorionzottenbiopsie, auch
Informationen zum Ersttrimesterscreening umfassen. Dabei
werden die Vor- und Nachteile aller zur Verfligung stehenden
Untersuchungen aufgezeigt.

Das Einbeziehen der allgemeinen Informationen und der
Darstellung gemal Mu-RL erbringbarer Méglichkeiten bietet
einen zusatzlichen Service fir werdende Eltern. Eine
Ubersichtliche Darstellung und Information zu den in
Deutschland angebotenen Untersuchungen zur
Pranataldiagnostik bildet ein Fundament fiir eine informierte
Entscheidung und stellt somit einen Mehrwert fiir Familien dar.
Daher wird der Anderungsvorschlag als weitere Optimierung der
Richtlinie gesehen und beflirwortet.




Voraussichtliche Teilnahme an der miindlichen Anhérung am 24. Juni 2021

Becton Dickinson

Teilnahmeoptionen

Wir nehmen teil.

Wir kdnnen derzeit nicht sagen,
ob wir an der Anhoérung
teilnehmen.

Wir nehmen nicht teil. Auch bei
Terminanderungen fir diese
Anh6rung mochten wir nicht
teilnehmen.

Einladung

Eine gesonderte
Einladung wird
Ihnen zugesandt

Eine gesonderte
Einladung wird
lhnen zugesandt

Sie werden nicht
zur Anhoérung
eingeladen.

lhre Riickmeldung zur
Teilnahme

Bitte klicken Sie hier und geben
dann "Wir nehmen teil." ein

Bitte klicken Sie hier und geben
dann "Wir nehmen teil." ein

Wir nehmen nicht teil




Gemeinsamer
Bundesausschuss

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):

e Aufnahme einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken

Deutsche Gesellschaft fiir Ultraschall in der Medizin (DEGUM e. V.)
Angeschlossen: Deutsche Gesellschaft fiir Gyndkologie und Geburtshilfe (DGGG e. V.)

2.5.2021
Stellungnahme / Anderungsvorschlag Begriindung
Beschlussentwurf Anlage 8a:
Vorgeburtliche Untersuchungen (Prdnataldiagnostik)
Eine Versicherteninformation
Seite 1, linke Spalte : Die DEGUM sieht in der bisherigen Form ein
,,Sie konnen manchmal helfen, aber auch aber auch Suggestivaussage.

verunsichern”

sollte ersetzt werden durch:

,Sie kdnnen helfen, aber auch verunsichern”

Seite 1, linke Spalte: Die DEGUM verweist auf das verbesserte Management
Wie viel méchte ich vor der Geburt tiber das wahrend der Schwangerschaft und bei Geburt durch die
Ungeborene wissen? Welche Untersuchung kann in pranatale Diagnose von zahlreichen Erkrankungen. Als
meiner Situation sinnvoll sein? Was wiirde ich tun, Beispiel sei die verbesserte perinatale Versorgung bei
wenn Auffilligkeiten wie eine Fehlbildung gefunden Geburt von Kindern mit Fehlbildungen wie Herzfehler in
werden? Die Schwangerschaft fortsetzen oder einem Perinatalzentrum genannt.

Uberlegen, sie abzubrechen?
sollte ersetzt werden durch:

Wie viel mdchte ich vor der Geburt Gber das
Ungeborene wissen? Welche Untersuchung kann in
meiner Situation sinnvoll sein? Kénnte das Wissen
Uber die Fehlbildung die Versorgung des Kindes
wahrend der Schwangerschaft oder bei Geburt
verbessern? Was wiirde ich tun, wenn Auffalligkeiten
wie eine Fehlbildung gefunden werden? Die
Schwangerschaft fortsetzen oder (iberlegen, sie
abzubrechen?

Seite 1, linke Spalte: Der personliche Frauenarzt/in ist der zentrale,
betreuende Arzt in der Schwangerschaft.
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Sie kénnen sich dazu in einer Praxis flir Gynakologie,
flr Pranataldiagnostik oder Humangenetik beraten
lassen.

sollte ersetzt werden durch:

Sie kdnnen sich dazu durch lhren Frauenarzt/arztin
sowie wie durch einen Pranatalmediziner/in oder
einen Humangenetiker/in beraten lassen.

Die Beratung kann auch in den Kliniken bzw. den
Ambulanzen erfolgen.

Seite 1, zweite Spalte:

Die weiteren Informationen sollten in Analogie zu
Seite 18 des zweiten Flyers gestaltet werden. Auch der
Verweis auf die Gendiagnostik-Kommission ware
sinnvoll.

Die DEGUM weist darauf hin, dass es keinen Anlass dafir
gibt, die ,,weiterfiihrenden Informationen” im ersten Flyer
kiirzer zu gestalten als im zweiten Flyer.

Seite 2, erste Spalte:

Zu den Standarduntersuchungen gehoren unter
anderem das Abtasten des Bauches und regelmalige
Blutabnahmen.

sollte ersetzt werden durch:

Zu den Standarduntersuchungen gehoren unter
anderem die korperliche Untersuchung wie das
Abtasten des Bauches und regelmaRige
Blutabnahmen.

Die DEGUM verweist darauf, dass eine frauenarztliche
Regeluntersuchung in der Schwangerschaft mehr umfasst
als nur das Bauch abtasten.

Seite 2, erste Spalte:
Das Ultraschallbild zeigt auch die Lage des
Ungeborenen sowie der Plazenta.

sollte ersetzt werden durch:

Das Ultraschallbild zeigt auch die Lage des
Ungeborenen sowie des Mutterkuchens.

Die DEGUM versucht die Verwendung von Fremdwortern
zu vermeiden.

Seite 2, erste Spalte:
Bei Auffalligkeiten sind weitere
Ultraschalluntersuchungen moglich.

sollte ersetzt werden durch:

Bei Auffalligkeiten wird lhr Frauenarzt/-arztin lhnen
weitere Ultraschalluntersuchungen empfehlen.

Die DEGUM mdchte betonen, dass bei Auffalligkeiten
Ultraschalluntersuchungen differenzialdiagnostisch nicht
nur moglich, sondern medizinisch sinnvoll und angezeigt
sind.

Seite 2, zweite Spalte:
,Flr diesen Test wird Blut aus der Armvene einer
Frau...”

sollte ersetzt werden durch:

Die DEGUM findet den Begriff ,Schwangere” anstatt
,Frau” angemessener. Diese Empfehlung findet sich an
vielen Stellen in den beiden Broschiiren und wird hier nur
exemplarisch erwahnt.
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,Flr diesen Test wird Blut aus der Armvene der
Schwangeren...”

Seite 2, zweite Spalte:
Vor einem NIPT muss eine ausfiihrliche
arztliche Beratung stattfinden.

sollte ersetzt werden durch:
Vor einem NIPT muss eine ausfiihrliche

arztliche Aufklarung und genetische Beratung
stattfinden.

Die DEGUM verweist auf das GenDG

Seite 2, zweite Spalte:

Dabei wird eine feine Nadel durch die Bauchdecke in
die Gebarmutter eingefiihrt, um Fruchtwasser oder
Gewebe aus der Plazenta zu entnehmen
(Chorionzottenbiopsie). Durch den Eingriff kommt es
bei etwa 3 von 1000 Eingriffen zu einer Fehlgeburt.

sollte ersetzt werden durch:

Dabei wird eine feine Nadel durch die Bauchdecke in
die Gebarmutter eingefiihrt, um Fruchtwasser oder
Gewebe aus dem Mutterkuchen zu entnehmen
(Chorionzottenbiopsie). Durch den Eingriff kommt es
bei etwa 1 von 1000 Eingriffen zu einer Fehlgeburt.

Die DEGUM verweist auf das bessere Verstandnis durch
Vermeidung von Fremdwaortern.

In der Meta-Analyse von Salomon et al. (UOG 2019) wird
darauf verwiesen, dass wenn die Risikoprofile der
Schwangeren in den Gruppen der Schwangeren mit und
ohne Punktion adjustiert werden, das Fehlgeburtsrisiko
bei 0,1% liegt.

Seite 2, zweite Spalte:

Diese Untersuchungen werden von den gesetzlichen
Krankenkassen nur bezahlt, wenn ein Verdacht auf
bestimmte Erkrankungen, Fehlbildungen oder
Behinderungen des Kindes abgeklart werden soll

sollte ergdnzt werden durch:

oder wenn eine ausgepragte mitterliche Sorge vor
diesen Besonderheiten vorliegt.

Die DEGUM moéchte betonen, dass auch die grol3e Sorge
vor Chromosomenstdrung eine Indikation fiir die NIPT-
Untersuchung darstellen kann .

Seite 2, dritte Spalte:
Hinzu kommen weitere Untersuchungen wie das
Abtasten des Bauches und Blutentnahmen.

sollte ersetzt werden durch:

Hinzu kommen weitere Untersuchungen und
Blutentnahmen.

Die DEGUM weist darauf hin, dass zwischen der ,,9.-12.
Woche” und der ,19.-22. Woche” das Bauchabtasten in
der Schwangerenbetreuung keine Bedeutung hat.

Seite 2, dritte Spalte:
Entnahme von Gewebe aus der Plazenta
(Chorionzottenbiopsie)

siehe oben
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sollte ersetzt werden durch:

Entnahme von Gewebe aus dem Mutterkuchen
(Chorionzottenbiopsie)

Seite 2, dritte Spalte:

Manche Arztinnen und Arzte suchen im ETS auch nach
anderen Auffalligkeiten, wie Herzfehlern, einem
offenen Riicken (Spina bifida) oder einer Fehlbildung
der Bauchwand.

sollte ersetzt werden durch:

Manche Arztinnen und Arzte beurteilen im ETS auch
das Risiko einer Praeklampsie
(schwangerschaftsinduzierte
Bluthochdruckerkrankung) und suchen auch nach
anderen Auffalligkeiten, wie Herzfehlern, einem
offenen Riicken (Spina bifida) oder einer Fehlbildung
der Bauchwand.

Die DEGUM verweist darauf, dass das Screening auf
Praeklampsie seit der Publikation von Rolnik et al. (NEJM
2017), in der die Pravention der Praeklampsie durch
Aspirin gezeigt wurde, zum Standard gehort.

Der Flyer soll das Spektrum der
pranataldiagnostischen Untersuchungen beleuchten.
Der Flyer beleuchtet aber nur die
Abklarungsmoglichkeiten einer Trisomie 21, 18 und
13. Pranatalmedizin ist aber mehr als nur das
Erkennen einer Chromosomenstoérung.

Uber die vielen anderen Untersuchungen, wie zum
Beispiel die feindiagnostische Ultraschalldiagnostik zur
Diagnose von Fehlbildungen, die
PraventionsmafRnahmen zur Vermeidung einer
Praeklampsie, der Abstrich zur Detektion einer
Streptokokken-Besiedlung und der OGTT werden nicht
erwdhnt.

Die DEGUM empfiehlt den allgemeinen Flyer zu
pranatalmedizinischen Untersuchungen dahingehend zu
liberarbeiten, dass auch die anderen vorgeburtlichen
Untersuchungen beleuchtet werden, deren Stellenwert
den des NIPTs deutlich tbersteigt.

Beschlussentwurf: Anlage 8 bzw. 8a
Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive Prantaltest (NIPT) auf Trisomie 13, 18 und 21
Eine Versicherteninformation

Seite 2:

Wichtig ist: Falls der Test fiir Sie infrage kommt, muss
lhre

Arztin oder Ihr Arzt Sie vorher ausfiihrlich aufklaren
und zu den moglichen Konsequenzen beraten.

sollte ersetzt werden durch:

Die DEGUM verweist hier auf das GenDG
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Wichtig ist: Falls der Test fiir Sie infrage kommt, muss
Ihre Arztin oder lhr Arzt Sie vorher ausfiihrlich
aufklaren und zu genetisch beraten.

Seite 3:
Bevor Sie sich fiir oder gegen einen NIPT
entscheiden, ist es wichtig,..

sollte ersetzt werden durch:

Bevor Sie sich fiir oder gegen einen NIPT auf Trisomie
21, 18 und 13 entscheiden, ist es wichtig,..

Die DEGUM verweist darauf, dass es auch NIPT-
Untersuchungen auf andere Chromosomenstorungen.
Mikrodeletionen und Einzelgenerkrankungen gibt. Auch
wenn auf Seite 2 auf Trisomie 21, 18 und 13 verwiesen
wird, sollte dies hier wiederholt werden.

Seite 3:

Folgende Frage sollte angefiigt werden

- Wirde das Wissen Uber die Trisomie die Betreuung
in der Schwangerschaft oder wahrend der Geburt
verbessern?

Die DEGUM verweist darauf, dass
Chromosomenstérungen haufig mit Fehlbildungen
vergesellschaftet sind. Die Detektion einer
Chromosomenstérung fihrt in der Regel dazu, dass die
weiterfihrenden Ultraschalluntersuchungen durch den
Pranatalmediziner durchgefiihrt werden. Damit werden
Fehlbildungen erkannt, die ansonsten ggf. unentdeckt
geblieben waren.

Zudem sollte die Geburt eines Kindes mit einer
Chromosomenstorung in einem Perinatalzentrum
erfolgen, da mit erheblichen Anpassungsstérungen
gerechnet werden muss.

Seite 4:

Hier ist eine Vermischung der Begriffe ,arztliche
Beratung” und , Aufklarung zu beobachten. Dies gilt
auch fiir die Qualifikation fur die Aufklarung und
genetische Beratung. Die besondere Qualifikation, die
erworben werden kann, dient zur genetischen
Beratung wahrend die Aufklarung von jedem Arzt
durchgefiihrt werden kann.

Die DEGUM verweist auf das GenDG.

Seite 5:
Andere sind starker beeintrachtigt und brauchen mehr
Unterstltzung.

sollte ersetzt werden durch:
Andere sind starker beeintrachtigt, haben

Fehlbildungen wie Herz- und Darmfehlbildungen und
brauchen eine lebenslange Unterstiitzung.

Die DEGUM verweist darauf, dass Kinder mit Trisomie 21
in einem erheblichen Male Fehlbildungen haben.
Insgesamt erscheint der DEGUM die Beschreibung der
Trisomie 21 zu positiv. Hier wird auf die Fachgesellschaft
fir Humangenetik verwiesen.

Seite 6:
allgemeiner Verweis auf den Textbaustein zur
Trisomie 21

Die DEGUM verweist, darauf, dass viele Kinder mit
Trisomie 21 Fehlbildungen wie Herz- und
Darmfehlbildungen aufweisen, die eine weitere Therapie
erforderlich machen. Auch die geistige Entwicklung
umfasst ein weites Spektrum und kann durchaus auch
deutlich schlechter sein als angegeben. Der Text wirft
insgesamt ein zu positives Licht auf das Erkrankungsbild.
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Seite 7:
Down-Syndrom

sollte ersetzt werden durch

Trisomie 21

Die DEGUM weist darauf hin, dass die Vereinheitlichung
der Uberschriften zu einem besseren Verstindnis der
Tabelle flihrt.

Seite 9:

Diese Grafik sollte nicht ausschlief3lich die
Wahrscheinlichkeit des Vorliegens einer Trisomie 21
illustrieren.

Die DEGUM weist darauf hin, dass die kumulative
Wahrscheinlichkeit einer Fehlbildung oder einer
genetischen Anomalie jenseits von Trisomie 21, 18 und 13
in fast allen Altersgruppen bei Schwangeren die
Wahrscheinlichkeit einer Trisomie tbersteigt.

Die Patienteninformationen werden vielfach auch als
Grundlage der Beratungsgesprache dienen und missen
daher dem Eindruck entgegenwirken, dass nach einem
unauffalligen Suchtest auf Trisomie 21, 18 und 13 ihr Kind
»gesund” sei.

ACOG Practice Bulletin 2020, DEGUM Empfehlungen 2019

Seite 10:
Was ist ein nicht invasiver Pranataltest (NIPT)?

sollte ersetzt werden durch:

Was ist ein nicht invasiver Pranataltest (NIPT) auf
Trisomie 21, 18 und 137

siehe oben

Seite 10:

Fiir den Test wird Blut aus der Armvene einer
Schwangeren entnommen. |hr Blut enthélt etwa ab
der 10. Woche so viel Erbgut des ungeborenen Kindes,
dass es im Labor untersucht werden kann.

sollte ersetzt werden durch:

Fiir den Test wird Blut aus der Armvene einer
Schwangeren entnommen. |hr Blut enthalt etwa ab
der 10. Woche so viel Erbgut des Mutterkuchens, dass
es im Labor untersucht werden kann. Der
Mutterkuchen und der Fet haben in der Regel
dasselbe Erbmaterial.

Die DEGUM verweist darauf, dass die zellfreie DNA im
miitterlichen Blut nicht fetalen Ursprungs ist. Vielmehr ist
sie Produkt der Plazenta.

Seite 10:

Es ist moglich, sich nur bestimmte Ergebnisse eines
NIPT mitteilen zu lassen: zum Beispiel nur das Ergebnis
zu den Trisomien 13 und 18, aber nicht zum Down-
Syndrom.

sollte ersetzt werden durch:

Die DEGUM verweist darauf, dass es nach Abschluss der
Untersuchung deutlich schwieriger ist, ein ggf. auffalliges
Ergebnis nicht mitzuteilen. Vielmehr sollte vor dem NIPT
geklart werden, welche Chromosomenstoérungen
untersucht werden sollen.
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Es ist moglich, sich nur bestimmte
Chromosomenstérungen untersucht werden: zum
Beispiel nur die Trisomien 13 und 18, aber nicht die
die Trisomie 21.

Seite 11:
wenn eine Frau...

sollte ersetzt werden:

wenn eine Schwangere...

siehe oben

Seite 11:
Absatz zum ETS

Die DEGUM empfiehlt den Absatz zum ETS zu streichen,
da sich die Indikation zum NIPT auch aus anderen
Untersuchungen ergeben kann.

Seite 11:

Es gibt andere NIPT, die zum Beispiel das Geschlecht
oder Veranderungen der Geschlechtschromosomen
erkennen. Diese Tests werden nicht von den
Krankenkassen ibernommen.

sollte ersetzt werden durch:

Es gibt andere NIPT, die zum Beispiel das Geschlecht
oder Veranderungen der Anzahl der
Geschlechtschromosomen erkennen. Daruberhinaus
werden auch NIPT auf einige Mikrodeletionen und
Einzelgenerkrankungen angeboten. All diese Tests
werden in der Regel nicht empfohlen und werden
nicht von den Krankenkassen libernommen.

Die DEGUM verweist auf den niedrigen positiven
Vorhersagewert eines NIPT auf gonosomale Stérungen
(z.B. Lithgens et al. PD 2020). Zudem wird auch auf das
GenDG zur Diagnose des Geschlechts verwiesen.

Seite 12:

Der NIPT ldsst sich manchmal nicht auswerten, weil
die Blutprobe zu wenig Erbgut des ungeborenen
Kindes enthalt.

sollte ersetzt werden durch:
Der NIPT ldsst sich manchmal nicht auswerten, weil

die Blutprobe zu wenig Erbmaterial enthalt, die der
Schwangerschaft zugeordnet werden kann.

Die DEGUM weist darauf hin, dass die zellfreie DNA
plazentaren und nicht fetalen Ursprungs ist.

Bei etwa 2 bis 6 von 100 Schwangeren ist das
Ergebnis nicht eindeutig. Dann kann der NIPT etwas
spater wiederholt werden. Unter Umstanden schlagt
die Arztin oder der Arzt auch direkt eine
Fruchtwasseruntersuchung vor.

sollte ersetzt werden durch:

Bei etwa 2 bis 6 von 100 Schwangeren ist das

Die DEGUM weist darauf hin, dass der NIPT in diesen
Fallen nicht etwa ,,nicht eindeutig”, sondern ,nicht
,auswertbar ist”.

Die DEGUM verweist auf die internationalen und
nationalen Empfehlungen, dass bei mehrfach nicht
auswertbaren NIPT-Untersuchungen eine diagnostische
Punktion erfolgen sollte.
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Ergebnis nicht auswertbar. Wenn auch eine
Wiederholung kein Ergebnis zeigt, werden lhre Arzte
mit lhnen Gber eine Fruchtwasserpunktion oder eine
Chorionzottenbiopsie sprechen.

Seite 12:

Dieses Ergebnis ist sehr zuverlassig. Es ist sehr
unwahrscheinlich, dass das Ungeborene eine Trisomie
hat.

sollte ersetzt werden durch:

Dieses Ergebnis ist zuverlassig. Es ist sehr
unwahrscheinlich, jedoch nicht unmoglich, dass das
Ungeborene eine Trisomie hat.

Die DEGUM verweist darauf, dass der NIPT keinen
sicheren Ausschluss einer Trisomie erlaubt.

Seite 12:
Zur Abklarung ist dann zum Beispiel eine
Fruchtwasseruntersuchung notig.

sollte ersetzt werden durch:

Zur weiteren Abklarung ist dann eine
Fruchtwasseruntersuchung notig. Das Risiko einer
Chromosomenstérung des Feten kann in diesen Fallen
mithilfe einer feindiagnostischen
Ultraschalluntersuchung besser beurteilt werden.

Die DEGUM weist darauf hin, dass eine wichtige Ursache
falsch positiver NIPT auf Trisomie 21, 18 und 13 auf die
Plazenta begrenzte Mosaike sind. Diese wiirde man durch
eine Kurzzeitanalyse aus Chorionzottengewebe nicht
sicher ausschlieBen. Daher ist die
Fruchtwasseruntersuchung die Untersuchung der Wahl.
Mithilfe des Ultraschalls kénnen Marker fir
Chromosomenstérungen erkannt werden, womit das
tatsachliche Risiko einer Chromosomenstérung im
Kontext eines auffalligen NIPTs besser beurteilt werden
kann..

Seite 13: Entnahme von Gewebe aus der Plazenta.

Es gibt einen Schnelltest, der nach ein bis zwei Tagen
ein Ergebnis liefert. Er muss aber meist selbst bezahlt
werden.”

sollte gedndert werden in

Der Schnelltest (Kurzzeitkultur) liefert nach ein bis
zwei Tagen ein Ergebnis. Sollte der Fet aber im
Ultraschall unauffallig sein, sollte man immer das
Endergebnis abwarten.

siehe oben

Seite 13 Entnahme von Fruchtwasser (Amniozentese):
moglich ab etwa der 16. Woche. Das Ergebnis liegt
nach etwa zwei Wochen vor. Auch hier gibt es einen
Schnelltest.

sollte ersetzt werden durch:
moglich ab etwa der 16. Woche. Das Ergebnis liegt

nach etwa zwei Wochen vor. Auch hier gibt es einen
Schnelltest. Sollte der Fet aber im Ultraschall

Die DEGUM verweist darauf, dass Mosaike mit den
Schnelltests FISH und PCR nicht eindeutig beurteilt bzw.
ausgeschlossen werden kénnen.
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unauffallig sein, sollte man immer das Endergebnis
abwarten.

Seite 13:
Schwerwiegender ist aber, dass etwa 3 von 1000
Frauen durch den Eingriff eine Fehlgeburt haben.

sollte ersetzt werden durch:

Schwerwiegender ist aber, dass etwa 1 von 1000
Frauen durch den Eingriff eine Fehlgeburt haben.

siehe oben

Seite 14:
Wie zuverlassig ist ein NIPT?

sollte ersetzt werden durch:

Wie zuverldssig ist ein NIPT auf Trisomie 21, 18 und
13?

siehe oben

Seite 14:

Um das auszuschlieBen, ist es notig, einen auffalligen
NIPT-Befund durch einen Eingriff weiter abklaren zu
lassen.

sollte ersetzt werden durch:

Um das auszuschlieBen, ist es notig, einen auffalligen
NIPT-Befund durch einen Eingriff weiter abklaren zu
lassen. Die feindiagnostische Ultraschalluntersuchung
kann dabei helfen, das Risiko ndher zu definieren.

siehe oben

Seite 14+15:

Hier wird achtmal der Begriff Down-Syndrom benutzt.

Die DEGUM empfiehlt den Begriff Trisomie 21 zu
benutzen. Der Suchtest hat eine numerische genetische
Anomalie im Fokus, nicht ein durchaus variables klinisches
Bild. Dieses zu erldutern, ist ggf. Inhalt der genetischen
und sonstigen begleitenden Beratung.

Dies gilt fir den gesamten Text.

Seite 16:
Es ist jedoch genug Zeit, sich umfassend arztlich oder
psychosozial beraten zu lassen.

sollte ersetzt werden durch:

Es ist jedoch genug Zeit, sich umfassend arztlich oder
psychosozial beraten zu lassen. Auch eine
humangenetische Beratung kann in der
Entscheidungsfindung helfen.

Die DEGUM verweist auf das GenDG

Seite 17

siehe oben
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Es ist genug Zeit, um sich psychosozial beraten zu
lassen,...

sollte ersetzt werden durch:

Es ist genug Zeit, um sich psychosozial, genetisch oder
fachéarztlich beraten zu lassen,...

Seite 19
Hier verweisen wir auf die Kommentare zu der
dhnlichen Darstellung im ersten Flyer

10




Voraussichtliche Teilnahme an der miindlichen Anhérung am 24. Juni 2021

Deutsche Gesellschaft fiir Ultraschall in der Medizin

Teilnahmeoptionen Einladung lhre Riickmeldung zur
Teilnahme
Wir nehmen teil. Eine gesonderte X

Einladung wird
Ihnen zugesandt

Wir kdnnen derzeit nicht sagen, Eine gesonderte Bitte klicken Sie hier und geben
ob wir an der Anhorung Einladung wird dann "Wir nehmen teil." ein
teilnehmen. Ihnen zugesandt

Wir nehmen nicht teil. Auch bei  Sie werden nicht Bitte klicken Sie hier und geben
Terminanderungen fur diese zur Anhoérung dann "Wir nehmen nicht teil."
Anhorung mochten wir nicht eingeladen. ein

teilnehmen.

11




Gemeinsamer
Bundesausschuss

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):

e Aufnahme einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken

lllumina GmbH, Eichhornstr. 3, 10785 Berlin, vertreten durch Dr. Sven Schaffer

20.05.2021

Stellungnahme / Begriindung
Anderungsvorschlag

Aus unserer Sicht ist der Wir weisen darauf hin, dass die Versicherteninformation eine
Entwurf insgesamt zu mdglichst allgemeinverstindliche Ubersetzung der bereits
begriRen. beschlossenen und vom Bundesministerium fir Gesundheit

nicht beanstandeten Richtlinie des G-BA sein muss.
Das IQWiG hat fachliche

Anregungen aus seinem Abweichungen inhaltlicher Art, insbesondere zum
Stellungnahmeverfahren Leistungsanspruch der versicherten Frau, kdnnen nicht
aufgegriffen und Schwachen Gegenstand der Versicherteninformation sein. Diese
des Ursprungsentwurfs rechtliche Notwendigkeit setzt der vorliegende Entwurf
umfassend beseitigt. korrekt und verstandlich um.

Im Laufe des sorgfaltigen und umfangreichen Verfahrens beim
IQWiG inklusive einer ausfiihrlichen Beteiligungsmoglichkeit
der interessierten Kreise ist es zu deutlichen Verbesserungen
der Prazision, aber auch der zielgruppengerechten Darstellung

gekommen.
Unter dem Punkt Wir halten die urspriingliche Formulierung des IQWIG
,Wann wird der NIPT von den | Entwurfs (in der Fassung vom 6.03.2020) fachlich fur
Krankenkassen treffender. Wir stellen anheim, ob man das Wort ,,Geschlecht”
iibernommen?“ neben , Geschlechtschromosomen” sowie die Information
findet sich folgende »,meist keine schwerwiegenden Beeintrachtigungen”
Formulierung; aufnehmen will.
,Es gibt andere NIPT, die zum
Beispiel das Geschlecht oder Problematisch ist bei der neuen Formulierung jedoch, dass
Veranderungen der suggeriert wird, dass es hier um separate Tests gehe, die

Geschlechtschromosomen




lllumina GmbH, Eichhornstr. 3, 10785 Berlin, vertreten durch Dr. Sven Schaffer

20.05.2021

erkennen. Diese Tests werden
nicht von den Krankenkassen
Ubernommen.”

In der Ursprungsfassung des
IQWiG (Stand: 6.03.2020)
lautete der Text wie folgt: ,,Ein
NIPT kann auch
Veranderungen der
Geschlechtschromosomen
erkennen, die aber meist keine
schwerwiegenden
Beeintrachtigungen
verursachen. Diese
Auswertungen werden aber
nicht von den Krankenkassen
Ubernommen.”

Wir empfehlen die Ubernahme
der urspriinglichen
Formulierung.

technisch spezifisch nur auf Geschlecht und Veranderungen
der Geschlechtschromosomen untersuchen.

Nach unserer Kenntnis gibt es keinen CE-gekennzeichneten
NIPT auf dem deutschen Markt, der nur das Geschlecht bzw.
nur Veranderungen der Geschlechtschromosomen untersucht.
Vielmehr kdnnen entsprechend unserer Marktiibersicht alle
Assays, die auf die drei Trisomien 13, 18 und 21 testen,
theoretisch auch auf Geschlecht und — mit einer noch
bestehenden Ausnahme fiir einen einzigen Test — auf
Veranderungen von Geschlechtschromosomen hin
untersuchen.

Die Einschrankung erfolgt vielmehr tber die Software, die zum
Zweck der Mutterschafts-Richtlinie dann nur die Trisomien 13,
18 und 21 auswertet — ggf. mit weiteren individuellen
Einschrankungen, um das Recht auf Nicht-Wissen fiir die
Schwangere zu wahren. Werden weitere Ergebnisse
gewlinscht, so sind dies keine neuen Tests, sondern
zusatzliche Auswertungen aus der gleichen Probe.

Hier war der Begriff der ,,Auswertungen” aus der Ursprungs-
formulierung des IQWiG naher an der technologischen
Realitat.

Ob der Begriff des ,,anderen NIPT“ aus Griinden der
Verstandlichkeit bevorzugt wurde, entzieht sich natirlich
unserer Kenntnis. Der Begriff der ,,Auswertung” ist aus unserer
Sicht jedoch auch allgemeinverstandlich, so dass wir eine
technologisch korrekte Formulierung empfehlen wiirden.

Zu Punkt 3.1 in den Tragenden
Grinden:

Korrektur zu den Qualitats-
anforderungen

Hier heil’t es:

»In den Tragenden Griinden
zum Beschluss vom 19.09.2019
(Abschnitt 2.5.1) wird dazu
weiter ausgefihrt:
,Entsprechende Studien
mussen in einem peer-

Die am 22.04.2021 veroffentlichte Korrekturankiindigung in
den Tragenden Griinden und das Abriicken von dem
Erfordernis einer peer-reviewed Publikation der Performance-
Daten hat Uberrascht.

Es sollte dem Gremium bewusst sein, dass eine nach 1 1/2
Jahren verkiindete Korrektur der Qualitatsanforderungen in
der Zwischenzeit zu erheblichem Aufwand bei den betroffenen
Unternehmen gefiihrt hat.

Illumina ist den 2019 veroffentlichten Anforderungen in den
Tragenden Griinden gefolgt und hat die Studie mit den IVD-
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reviewed Journal
veroffentlicht worden sein
(z.B. gemaR “Standards for
Reporting Diagnostic accuracy
studies”).

Diese Ausfihrungen
entsprechen nicht dem
Beratungstand des
Beschlusses, denn die Anfor-
derung einer Veroffentlichung
in einem peer reviewed
journal wurden gestrichen.

Folgender Satz ist stattdessen
korrekt:

,Die Studienergebnisse zur
Testgute mussen
entsprechend den wissen-
schaftlichen Standards
vollstandig (z. B. gemald
»Standards for Reporting
Diagnostic accuracy studies”)
und fir die Offentlichkeit
zuganglich veroffentlicht
worden sein. Eine Festlegung
zum Ort der Veroffentlichung
erfolgt nicht.”

Zulassungsdaten in einem peer-reviewed Journal
veroffentlicht (Pertile MD, Flowers N, Vavrek D, et al.
Performance of a paired-end sequencing-based noninvasive
prenatal screening test in the detection of genome-wide fetal
chromosomal anomalies. Clin Chem. 2021; In Press).

Weitere Studien, die die Leistungsfahigkeit des Assays in der
klinischen Routine belegen, wurden dariiberhinaus
veroffentlicht.

Um kiinftig nachtragliche Korrekturen und unnétigen Aufwand
flir Dritte zu vermeiden, bitten wir den G-BA, gerade an solch
kritischen Stellen von Regulierungen, die die Einsatzfahigkeit
einzelner Produkte generell in Frage stellen kdnnen,
besondere Sorgfalt walten zu lassen.




Voraussichtliche Teilnahme an der miindlichen Anhérung am 24. Juni 2021

Ilumina GmbH

Teilnahmeoptionen

Wir nehmen teil.

Wir kdnnen derzeit nicht sagen,
ob wir an der Anhorung
teilnehmen.

Wir nehmen nicht teil. Auch bei
Terminanderungen fir diese
Anh6rung mochten wir nicht
teilnehmen.

Einladung

Eine gesonderte
Einladung wird
lhnen zugesandt

Eine gesonderte
Einladung wird
lhnen zugesandt

Sie werden nicht
zur Anhoérung
eingeladen.

lhre Riickmeldung zur
Teilnahme

Wir nehmen teil.




Gemeinsamer
Bundesausschuss

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):

e Aufnahme einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken

VDGH e.V. — Verband der Diagnostica-Industrie

20.05.2021

Stellungnahme / Begriindung
Anderungsvorschlag

Aus unserer Sicht ist der Wir weisen darauf hin, dass die Versicherteninformation eine
Entwurf insgesamt zu moglichst allgemeinverstindliche Ubersetzung der bereits
begriilen. beschlossenen und vom Bundesministerium fur Gesundheit

nicht beanstandeten Richtlinie des G-BA sein muss.

Das IQWiG hat fachliche Abweichungen inhaltlicher Art, insbesondere zum
Anregungen aus seinem Leistungsanspruch der versicherten Frau, kdnnen nicht
Stellungnahmeverfahren Gegenstand der Versicherteninformation sein. Diese
aufgegriffen und Schwachen rechtliche Notwendigkeit setzt der vorliegende Entwurf
des Ursprungsentwurfs korrekt und verstandlich um.

umfassend beseitigt.
Im Laufe des sorgfaltigen und umfangreichen Verfahrens beim
IQWiG inklusive einer ausfiihrlichen Beteiligungsmoglichkeit
der interessierten Kreise ist es zu deutlichen Verbesserungen
der Prazision, aber auch der zielgruppengerechten Darstellung

gekommen.
Unter dem Punkt Wir halten die urspriingliche Formulierung des IQWIG
»Wann wird der NIPT von den | Entwurfs (in der Fassung vom 6.03.2020) fachlich fur
Krankenkassen treffender. Wir stellen anheim, ob man das Wort ,Geschlecht”
iibernommen?“ neben ,Geschlechtschromosomen” sowie die Information
findet sich folgende »meist keine schwerwiegenden Beeintrachtigungen”
Formulierung: aufnehmen will.
,Es gibt andere NIPT, die zum
Beispiel das Geschlecht oder Problematisch ist bei der neuen Formulierung jedoch, dass
Veranderungen der suggeriert wird, dass es hier um separate Tests gehe, die
Geschlechtschromosomen technisch spezifisch nur auf Geschlecht und Veranderungen

erkennen. Diese Tests werden | der Geschlechtschromosomen untersuchen.
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nicht von den Krankenkassen
Ubernommen.”

In der Ursprungsfassung des
IQWiG (Stand: 6.03.2020)
lautete der Text wie folgt: ,,Ein
NIPT kann auch
Veranderungen der
Geschlechtschromosomen
erkennen, die aber meist keine
schwerwiegenden
Beeintrachtigungen
verursachen. Diese
Auswertungen werden aber
nicht von den Krankenkassen
Ubernommen.”

Wir empfehlen die Ubernahme
der urspriinglichen
Formulierung.

Nach unserer Kenntnis gibt es keinen CE-gekennzeichneten
NIPT auf dem deutschen Markt, der nur das Geschlecht bzw.
nur Verdanderungen der Geschlechtschromosomen untersucht.
Vielmehr konnen entsprechend unserer Marktibersicht alle
Assays, die auf die drei Trisomien 13, 18 und 21 testen,
theoretisch auch auf Geschlecht und — mit einer noch
bestehenden Ausnahme fiir einen einzigen Test — auf
Veranderungen von Geschlechtschromosomen hin
untersuchen.

Die Einschrankung erfolgt vielmehr Giber die Software, die zum
Zweck der Mutterschafts-Richtlinie dann nur die Trisomien 13,
18 und 21 auswertet — ggf. mit weiteren individuellen
Einschrankungen, um das Recht auf Nicht-Wissen fiir die
Schwangere zu wahren. Werden weitere Ergebnisse
gewlinscht, so sind dies keine neuen Tests, sondern
zusatzliche Auswertungen aus der gleichen Probe.

Hier war der Begriff der ,,Auswertungen” aus der Ursprungs-
formulierung des IQWiG naher an der technologischen
Realitat.

Ob der Begriff des ,,anderen NIPT“ aus Griinden der
Verstandlichkeit bevorzugt wurde, entzieht sich natirlich
unserer Kenntnis. Der Begriff der ,,Auswertung” ist aus unserer
Sicht jedoch auch allgemeinverstandlich, so dass wir eine
technologisch korrekte Formulierung empfehlen wiirden.

Zu Punkt 3.1 in den Tragenden
Griinden:

Korrektur zu den Qualitats-
anforderungen

Hier heilt es:

In den Tragenden Griinden
zum Beschluss vom 19.09.2019
(Abschnitt 2.5.1) wird dazu
weiter ausgefiihrt:
,Entsprechende Studien
mussen in einem peer-
reviewed Journal
veroffentlicht worden sein

Die am 22.04.2021 veroffentlichte Korrekturankiindigung in
den Tragenden Griinden und das Abriicken von dem
Erfordernis einer peer-reviewed Publikation der Performance-
Daten hat tberrascht.

Es sollte dem Gremium bewusst sein, dass eine nach 1 1/2
Jahren verkiindete Korrektur der Qualitatsanforderungen in
der Zwischenzeit zu erheblichem Aufwand bei den betroffenen
Unternehmen gefiihrt hat.

Um kiinftig nachtragliche Korrekturen und unnétigen Aufwand
flir Dritte zu vermeiden, bitten wir den G-BA, gerade an solch
kritischen Stellen von Regulierungen, die die Einsatzfahigkeit
einzelner Produkte generell in Frage stellen kénnen,
besondere Sorgfalt walten zu lassen.
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(z.B. gemaR “Standards for
Reporting Diagnostic accuracy
studies”).”

Diese Ausfiihrungen
entsprechen nicht dem
Beratungstand des
Beschlusses, denn die
Anforderung einer
Veroffentlichung in einem
peer reviewed journal wurden
gestrichen.

Folgender Satz ist stattdessen
korrekt:

,Die Studienergebnisse zur
Testgute mussen
entsprechend den
wissenschaftlichen Standards
vollstandig (z.B. gemal
»,Standards for Reporting
Diagnostic accuracy studies”)
und fiir die Offentlichkeit
zuganglich veroffentlicht
worden sein. Eine Festlegung
zum Ort der Veroffentlichung
erfolgt nicht.”




Voraussichtliche Teilnahme an der miindlichen Anhérung am 24. Juni 2021

VDGH e.V. — Verband der Diagnostica Industrie

Teilnahmeoptionen

Wir nehmen teil.

Wir kdnnen derzeit nicht sagen,
ob wir an der Anhorung
teilnehmen.

Wir nehmen nicht teil. Auch bei
Terminanderungen fir diese
Anh6rung mochten wir nicht
teilnehmen.

Einladung

Eine gesonderte
Einladung wird
lhnen zugesandt

Eine gesonderte
Einladung wird
lhnen zugesandt

Sie werden nicht
zur Anhoérung
eingeladen.

lhre Riickmeldung zur
Teilnahme

Wir nehmen teil.




Kids

Stellungnahme von KIDS Hamburg e. V.
zu den geplanten Versicherteninformationen zu
nicht-invasiven Pranataltests (NIPT) auf Trisomien 13, 18 oder 21

KIDS Hamburg e. V. Kompetenz- und Infozentrum Down-Syndrom setzt sich im Sinne der
UN-BRK fir Menschen mit Down-Syndrom (Trisomie 21) und fir Vielfalt und die
Gleichstellung aller Menschen ein. Wir haben uns von Anfang an klar gegen NIPT als
selektive Pranataldiagnostik positioniert.

Lt. Abschlussbericht des IQWIG wird die Kurzinfo der tGberarbeiteten Version der
Versicherteninformation von bis zu 40 % der Schwangeren als Verpflichtung gesehen, den
Test im Rahmen der Vorsorge machen zu mussen.

s.S.-12- des Abschlussberichts
Ausgewogenheit / Freiwilligkeit
... Bei 30 % bzw. 40 % erweckte die Kurzinfo den Eindruck,
alle Untersuchungen machen zu miissen.
Quelle: https://www.igwig.de/download/p17-01 versicherteninformation-zur-
praenataldiagnostik abschlussbericht v1-0.pdf?re=187547

Damit entspricht auch die Uberarbeitete Version der Versicherteninformation nicht dem
Gebot der neutralen Information. Die Versicherteninformation informiert nicht
ergebnisoffen. Es besteht die Gefahr, dass es in der Folge zu mehr
Fruchtwasseruntersuchungen und zu mehr Schwangerschaftsabbriichen kommen wird.

Wir bitten Sie, das Verfahren bis auf weiteres zu stoppen.
Wir fordern, dass der GBA diese Versicherteninformation nicht herausgibt.

Wir sind der festen Uberzeugung, dass die endgiiltige Entscheidung
auf politischer Ebene getroffen werden muss.

KIDS Hamburg e. V. Kompetenz- und Infozentrum Down-Syndrom

Mai 2021
KIDS Hamburg e.V. Kompetenz- und Infozentrum Down-Syndrom

Heinrich-Hertz-Str. 72,22085 Hamburg
Tel. 040 37616780, E-Mail: info@kidshamburg.de, https://kidshamburg.de

Geschaftsfiihrung: Babette Radke, E-Mail: babette.radke@kidshamburg.de
Bankverbindung: IBAN: DE17200505501238142937, BIC: HASPDEHHXXX
Spendenkonto: IBAN: DE97200505501238142952, BIC: HASPDEHHXXX
Finanzamt: Hamburg-Nord, Steuernummer: 17/431/09054

Registergericht: Amtsgericht Hamburg, Registernummer:VR 16288



Gemeinsamer
Bundesausschuss

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):

e Aufnahme einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines moleku-
largenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fur die Anwendung bei Schwanger-
schaften mit besonderen Risiken

10115 Berlin

Deutsche Gesellschaft fir Sozialpadiatrie und Jugendmedizin (DGSPJ) e.V., Chausseestrafle 128/129,

19.05.2021

Stellungnahme / Anderungsvor-
schlag

Begriindung

Seite 3, Ergdnzung nach 1. Absatz:
Ihr Recht auf Nichtwissen ist so
wichtig, dass Sie niemand zu einer
Untersuchung dréngen darf.

Diese Entscheidung hat auch kei-
nen Einfluss auf sich daraus mog-
licherweise ergebende Unterstiit-
zungsleistungen.

Es ist wichtig darauf hinzuweisen, dass auch ein bewusstes Nicht-
wissen sowie eine Entscheidung fir ein Kind mit Trisomie keine
rechtlichen Konsequenzen haben darf auf sich daraus ergebende
Kosten fiir die Solidargemeinschaft (GKV, PKV, Eingliederungs-
hilfe etc.)

Seite 5, Trisomie 21 (Down-Syn-
drom) — Einfligung nach Satz 4:
Oft haben sie nur leichte Beein-
trdchtigungen und kénnen vieles,
das andere auch kénnen.
Insbesondere haben sie eine posi-
tive sozial-emotionale Ausstrah-
lung.

Einige leben als Erwachsene.....

Die positive, lebensbejahende, sozial-emotionale Ausstrahlung
ist eine relativ typische Charaktereigenschaft fir Menschen mit
Down-Syndrom und somit eine wesentliche Ressource ihrer Per-
sonlichkeit. Neben den Minus-Symptomen ist dies eine wichtige
Plus-Symptomatik.

Seite 6, 3. Absatz - Einfigung im
Satz 3:

Dabei kénnen verschiedene Unter-
stiitzungsangebote helfen, bei-
spielsweise Friihférderstellen, Sozi-
alpddiatrische Zentren, Beratungs-
stellen, Wohlfahrts- und Elternver-
bdnde.

Erganzend zu dem Versorgungssystem der niedergelassenen
Fachérzte fir Kinder- und Jugendmedizin existieren liber 160 kin-
derarztlich geleitete, interdisziplindr und multiprofessionell zu-
sammenarbeitende Sozialpadiatrischen Zentren, in den die meis-
ten heranwachsenden Kinder und Jugendlichen mit Down-Syn-
drom sowie ihre Familien kontinuierlich bis zum 18. Lebensjahr
betreut und sozialpadiatrisch behandelt werden. Somit liegt bei
den Mitarbeiter*innen der SPZ eine umfangreiche Expertise be-
zlglich der frihzeitigen Forderung von Kindern mit Down-Syn-
drom vor.







Seite 17, 1. Abschnitt:

Hier fehlt der Hinweis darauf, wie
lange die werdende Mutter Zeit fiir
ihre Entscheidung hat.

In diesem Fall geht es um einen Schwangerschaftsabbruch auf
Grundlage einer medizinischen Indikation. Die Schwangere muss
den Abbruch verlangen (also nicht ,Paare”). Voraussetzung dafiir
ist, dass eine Arztin oder ein Arzt zu der Entscheidung gelangt,
dass die Schwangerschaft eine schwere Gefahr fir das Leben
oder die korperliche oder seelische Gesundheit der Schwangeren
bedeutet und die Gefahr nicht auf eine andere fiir sie zumutbare
Weise abgewendet werden kann. Zu dieser Einschatzung kann
eine Arztin oder ein Arzt zum Beispiel kommen, wenn eine pra-
nataldiagnostische Untersuchung ergibt, dass mit einer erhebli-
chen gesundheitlichen Schadigung des Kindes zu rechnen ist und
die korperliche oder seelische Gesundheit der Frau durch das
Austragen der Schwangerschaft ernsthaft gefahrdet ware.

Es ist uns wichtig, darauf hinzuweisen, dass es in Deutschland
keine eugenische Indikation (Krankheit des Kindes) gibt, sondern
nur die psychische Gesundheit der Mutter das Lebensrecht des
Fetus einschrianken darf. Eine fehlende Fristenbegrenzung (z. B.
max. 20. Woche) sollte erwahnt werden, da ein weiteres Heraus-
zogern des Termins einen intrauterinen Fetozid zur Folge hatte.

Seite 17, 2. Abschnitt:

Hier sollte die Vielfalt der Bera-
tungsmaoglichkeiten analog Seite
6, 3. Absatz, Satz 2 (einschlieBlich
SPZ) als Méglichkeit mit aufge-
fihrt werden.

Die Angebotsmoglichkeit, Kinder oder Erwachsene mit Down-
Syndrom zu treffen oder sich mit deren Eltern auszutauschen, ist
eine relativ hohe Hiirde und hat auch datenschutzrechtliche Im-
plikationen. Des Weiteren besteht auch organisatorisch ein rela-
tiv kleiner Zeitkorridor fiir die Entscheidung der Schwangeren, so-
dass dieses als einziges Angebot den Anspruch fiir eine Entschei-
dungshilfe deutlich eingeengt.




Voraussichtliche Teilnahme an der miindlichen Anhérung am 24. Juni 2021

Deutsche Gesellschaft fiir Sozialpadiatrie und Jugendmedizin (DGSPJ) e.V., Chaussee-
strafle 128/129, 10115 Berlin

Teilnahmeoptionen Einladung lhre Riickmeldung zur Teil-
nahme
Wir nehmen teil. Eine gesonderte Wir nehmen teil.

Einladung wird
Ihnen zugesandt

Wir kdnnen derzeit nicht sagen, Eine gesonderte Bitte klicken Sie hier und geben
ob wir an der Anhorung teilneh-  Einladung wird dann "Wir nehmen teil." ein
men. Ihnen zugesandt

Wir nehmen nicht teil. Auch bei  Sie werden nicht Bitte klicken Sie hier und geben
Terminanderungen fir diese An-  zur Anhoérung ein-  dann "Wir nehmen nicht teil."
horung moéchten wir nicht teil- geladen. ein

nehmen.
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Gemeinsamer Bundesausschuss
Unterausschuss Methodenbewertung
Die Vorsitzende

Dr. Monika Lelgemann
GutenbergstraBe 13

10587 Berlin

Stellungnahme zur Aufnahme einer Versicherteninformation 20. Mai 2021
zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur Bestimmung des

Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines

molekular-genetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fiir

die Anwendung bei Schwangerschaften mit besonderen Risiken

Sehr geehrte Frau Dr. Lelgemann,
sehr geehrte Mitglieder des Unterausschusses Methodenbewertung des G-BA,

als Trager von Schwangerschafts- und Schwangerschaftskonfliktberatungsstellen begleiten wir seit
Uber zwanzig Jahren Frauen und Paare, die Pranataldiagnostik in Anspruch nehmen. Wir kennen
somit aus erster Hand den Nutzen, den diese Familien aus pranataldiagnostischen Angeboten ziehen,
sowie den Umgang mit den damit verbundenen Folgen. Unsere Stellungnahme zu der vorliegenden
Versicherteninformation zu nicht invasiven Testverfahren auf Trisomien (NIPT) bringen wir auf der
Grundlage unserer Erfahrungen und als Vertretung der Interessen betroffener schwangerer Frauen,
werdender Eltern und Familien ein.

Die Bedingungen, unter denen die NIPT als Kassenleistung zuganglich gemacht werden, halten wir in
verschiedenen Punkten flir hochproblematisch. Dazu haben wir uns im Laufe des
Kassenzulassungsverfahrens gegeniiber dem G-BA auch wiederholt gedufRert. Wir mdchten auch hier
noch einmal eindringlich darauf hinweisen, dass einer schwangeren Frau, die um die Gesundheit
ihres ungeborenen Kindes und ihre damit verbundenen persénlichen Zukunftsaussichten besorgt ist,
durch die Finanzierung eines Tests auf die Trisomien 13, 18 und 21 keine belastbare Unterstiitzung
zuteilwird. Zudem enthalten die gegenwartigen Bedingungen der Testzulassung Vorannahmen zur
Zumutbarkeit eines Kindes mit Trisomie 21, die fiir Menschen, die damit leben, und ihre Angehdérigen
stigmatisierend sind. Wir missen ebenfalls davon ausgehen, dass das friihe Angebot der Tests schon
ab der 10. Schwangerschaftswoche die Schwangerschaft fiir werdende Eltern bis zu einer Abklarung
der haufigsten Trisomien unter Vorbehalt stellt.

Schon seit einigen Jahren machen unsere Berater*innen die Erfahrung, dass schwangere Frauen, die
ein positives Testergebnis durch einen NIPT erhalten, zuweilen einen Vorteil darin sehen, die
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Schwangerschaft in einem friihen Stadium (innerhalb der 12 Wochenfrist) zu beenden, und daher
eine diagnostische Abklarung nicht abwarten wollen. Diese Frauen laufen jedoch aufgrund der relativ
haufigen falsch-positiven Testergebnisse Gefahr, die Schwangerschaft mit ihrem gesunden
Wunschkind abzubrechen. Haufig erleben schwangere Frauen auch die Wartezeit auf ein Ergebnis —
vor allem wahrend der weiterfiihrenden Diagnostik oder nach einem unklaren Testergebnis — als
krisenhaft. Sie sind dadurch in der wachsenden Beziehung zum ungeborenen Kind und in ihrer Rolle
als Mutter stark verunsichert.

Es ist uns daher ein Anliegen, dass schwangeren Frauen, die einen NIPT in Anspruch nehmen, eine
verstandliche, fachlich korrekte und ergebnisoffene Information zum NIPT zur Verfligung steht, die
ihnen eine selbstbestimmte Entscheidung ermdoglicht. Dazu gehort unserer Auffassung nach
besonders die Erwdgung der psychosozialen Implikationen, die der Vorgang der Testung selbst sowie
ein mogliches auffalliges Ergebnis fir die Frau haben. In diesem Sinne bitten wir um eine
wohlwollende Prifung unserer Stellungnahme.

Mit freundlichen GriiRen

v Did f/(j—m
Dr. Olaf Tyllack
Bundesvorsitzender donum vitae e.V.
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Bundesausschuss

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):

e Aufnahme einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken
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Stellungnahme / Textteil

Begriindung

Stellungnahme zur Kurzfassung

Deckblatt:

Titel: Vorgeburtliche
Untersuchungen

Der Titel ist eventuell irrefiihrend. Die Frau kdnnte daran
die Erwartung knlipfen, umfassend Gber vorgeburtliche
Untersuchungen aufgeklart zu werden. Man kénnte den
Titel erganzen durch die Einschrankung ,,deren Kosten von
der Krankenkasse libernommen werden kdnnen”.

Welche Standarduntersuchungen werden von den gesetzlichen Krankenkassen (ibernommen?

[...] Bei Auffalligkeiten sind weitere
Ultraschalluntersuchungen
moglich. Im Ultraschall kénnen
auch Fehlbildungen auffallen. [...]

Die schweren Entwicklungsstorungen, die eine Trisomie 13
oder 18 begleiten, werden meist im Ultraschall erkannt.
Das sollte hier erwahnt werden. Dies ist eine wichtige
Information fiir die Erwagung weiterer pranataler Tests.

Welche zusatzlichen Untersuchungen werden in bestimmten Situationen bezahlt?

Nicht invasiver Prénataltest (NIPT):
Bluttest auf Trisomie 13, 18 und
Trisomie 21 (Down-Syndrom) [...]
Wenn das Ungeborene keine
Trisomie hat, kann der NIPT dies
mit hoher Sicherheit bestatigen.

Die Testglte ist nach Datenanalyse des IQWiG bezlglich
der Trisomien 13 und 18 nicht ausreichend. Der folgende
Text ist hinsichtlich der Trisomien 13 und 18 irrefiihrend.

[...] Weist er auf eine Trisomie hin,
ist zur sicheren Klarung noch ein
Eingriff notig, etwa eine
Fruchtwasseruntersuchung.

Diese Formulierung klart nicht hinreichend dartber auf,
dass ein falsch-positiver Test relativ gesehen ein sehr
haufiges Ereignis ist. Frauen, die sich aufgrund eines
positiven NIPTs entschlieBen, die Schwangerschaft
abzubrechen, und dazu fir sich den Weg eines Abbruchs
innerhalb der Frist wahlen (ohne ihre Berater*in ins
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Vertrauen zu ziehen), laufen dann Gefahr, ihr
(moglicherweise gesundes) Wunschkind abzutreiben.

Der NIPT wird ab der 10.
Schwangerschaftswoche
angeboten.

Eine solch friihe Anwendung der Tests erzeugt die oben
skizzierte Situation. Es ist nicht auszuschlieBen, dass einige
Frauen in den NIPTs den Vorteil sehen, die
Schwangerschaft mit einem behinderten Kind in einem
friihen Stadium zu beenden. Die Tatsache der frithen
Testanwendung lasst sich zwar (iber die
Versicherteninformation nicht andern. Es ist jedoch
wichtig, in dieser darauf hinzuweisen, dass nach einem
positiven Test kein Zeitdruck fir die Frauen besteht, weil
in diesem Fall ein Schwangerschaftsabbruch auch spater
moglich ist. Ebenso sollte man darauf hinweisen, dass es
sich auRerdem um ein falsch-positives Testergebnis
handeln kdnnte.

Die gesetzlichen Krankenkassen
Ubernehmen die Kosten nur, wenn
eine Frau gemeinsam mit ihrer
Arztin oder ihrem Arzt entschieden
hat, dass der Test in ihrer
personlichen Situation sinnvoll ist.

Die Formulierung suggeriert (Arzt*in sowie) Patientin
einen leichten Zugang zu einer Finanzierung der Tests.
Diese sollen laut Aussage des G-BA ausdriicklich kein
Screening-Instrument sein. Inwieweit die Abklarung einer
Trisomie 21 — unabhéngig von einem Vorbefund —
»sinnvoll” sein konnte, bleibt offen. Implizit wird damit die
Unzumutbarkeit dieser Beeintrdchtigung fiir die werdende
Mutter behauptet.

Vor einem NIPT muss eine
ausfuhrliche arztliche Beratung
stattfinden [...]

Hier fehlt der wichtige Hinweis, dass vor allem auch eine
psychosoziale Beratung die schwangere Frau bei einer
Entscheidung hinsichtlich pranataldiagnostischer
Untersuchungen unterstitzen kann und ihr zusteht.
Insbesondere die Erwdgung der Folgen eines auffalligen
Ergebnisses und deren Anwendung auf die eigene,
individuelle Situation erfordern die psychosoziale
Perspektive. Diese Erwagung ist eine Voraussetzung fir
eine glltige informierte Einwilligung.

Muss ich die Untersuchungen wahrn

ehmen?

[...] Was wiirde ich tun, wenn
Auffalligkeiten wie eine
Fehlbildung gefunden werden?
Die Schwangerschaft fortsetzen
oder lberlegen, sie abzubrechen?

[...]

Der Begriff der Fehlbildung ist im Zusammenhang mit
einem Schwangerschaftsabbruch zu undifferenziert.
Besser ware es z.B. von schweren Entwicklungsstérungen
zu sprechen.
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Stellungnahme zur Langfassung

Seite 4: Welche Beratungsangebote

gibt es?

Die psychosoziale Beratung: [...] Sie
werden dort kostenlos, personlich,
online oder telefonisch beraten
(auf Wunsch auch anonym). [...]
AuBerdem kdnnen Sie dort
Erwartungen, wrd Sorgen und
Unsicherheiten besprechen, die
mit lhrer Schwangerschaft
verbunden sind. [...]

Die rot markierten Begriffe halten wir flir wichtige
Erganzungen.

Arztinnen und Arzte sind vor
genetischen Untersuchungen und
nach einem auffalligen Befund
verpflichtet, auf den Anspruch
einer psychosozialen Beratung
hinzuweisen.

Auf Wunsch missen sie konkrete
Kontakte zu Schwangerschafts-
beratungsstellen vermitteln.

[...]

Die sehr formelle Darstellung lasst den Anspruch auf
psychosoziale Beratung im Kontext genetischer
Untersuchungen als Fremdkorper und moglicherweise
sogar als zuséatzliche Belastung erscheinen. Der fir die
Frau mit einer psychosozialen Beratung verbundene
Gewinn kommt durch folgende Formulierung besser zur
Geltung:

Arztinnen und Arzte sind vor genetischen Untersuchungen
und nach einem auffilligen Befund verpflichtet, Sie auf Ihr
Recht auf psychosoziale Beratung hinzuweisen.

Sie vermitteln Ilhnen gerne konkrete Kontakte zu
Schwanger-schaftsberatungsstellen.

Seite 6: Was bedeutet ein Kind mit e

iner Trisomie fur das Familienleben?

Diese Frage lasst sich nicht
allgemein beantworten, denn jede
Familie macht ihre ganz eigenen
Erfahrungen. Es hangt davon ab,
wie gut ein Kind und seine Familie
unterstitzt wird und wie es
gelingt, das gemeinsame Leben zu
gestalten. Auch die Art der
Trisomie spielt eine Rolle. [...]

Auch bei dieser Frage informieren und helfen die
Schwangerschaftsberatungsstellen und stellen Kontakte
zu anderen Betroffenen und zu Selbsthilfevereinigungen
her. Gerade wenn die betroffenen Frauen bzw. Eltern
noch unsicher sind, was sie tun wollen, ist die
Schwangerschaftsberatung, die unter dem Anspruch der
Ergebnisoffenheit steht, ein besonders geschiitzter Raum.

S. 10: Was ist ein nicht invasiver Pranataltest (NIPT)?
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[...]Ihr Blut enthalt etwa ab der 10.
Woche so viel Erbgut des
ungeborenen Kindes, dass es im
Labor unter-sucht werden kann.

[...]

Zur frihen Anwendung der NIPT siehe oben.

Es ist moglich, sich nur bestimmte
Ergebnisse eines NIPT mitteilen zu
lassen: zum Beispiel nur das
Ergebnis zu den Trisomien 13 und
18, aber nicht zum Down-
Syndrom.

Das ist irrefiihrend, denn die Testglite ist nach
Datenanalyse des IQWiG bezuglich der Trisomien 13 und
18 nicht ausreichend. Zudem werden beide Trisomien mit
grolRer Wahrscheinlichkeit im Ultraschall erkannt. Allein
fiir die Erkennung der Trisomien 13 und 18 ist der
zusatzliche Nutzen des Tests zu gering, sodass die Testung
nicht angemessen erscheint. Praktisch bedarf es der NIPTs
allein fir die friihe Erkennung von Trisomie 21.

S. 11: Wann wird der NIPT von den Krankenkassen tibernommen?

Die gesetzlichen Krankenkassen
Ubernehmen die Kosten fir einen
NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21.
Dieser Test ist keine
Routineuntersuchung.

Hier werden zwei widerspriichliche Aussagen
aneinandergereiht. Wenn es sich bei den NIPTs nicht um
eine Routineuntersuchung handeln soll, miisste es richtig
heilRen: Die gesetzlichen Krankenkassen Gibernehmen die
Kosten fur einen NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21
grundsatzlich nicht. Nur unter besonderen
Voraussetzungen ist in Einzelfédllen eine Finanzierung
durch die Kassen méglich.

Die Kosten werden Gibernommen,

[...]

e wenn eine Frau gemeinsam mit
ihrer Arztin oder ihrem Arzt zu
der Uberzeugung kommt, dass der
Testin ihrer personlichen
Situation notwendig ist.

Diese Situation kann entstehen,
wenn die Moglichkeit einer
Trisomie eine Frau so stark
belastet, dass sie dies abklaren
lassen mochte. [...]

Diese sehr weiche Formulierung lasst einen sehr einfachen
Zugang zu einer Inanspruchnahme der Tests als
Kassenleistung erwarten.

Zudem wird suggeriert, dass ein Test auf eine singuldre
genetische Abweichung einer schwangeren Frau, die sich
Sorgen macht, ob ihr ungeborenes Kind gesund sein wird,
hinreichende Sicherheit verschaffen kann.

Im Sinne der belasteten werdenden Mutter und
hinsichtlich ihrer tragfahigen, informierten Entscheidung
Uber ihren Wunsch nach pranatalen Untersuchungen
halten wir an dieser Stelle einen Hinweis auf das Angebot
psychosozialer Begleitung fiir dringend angezeigt.

S. 12: Was bedeutet das Ergebnis des NIPT?
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[...]

,Der Test ist unauffallig”

Dieses Ergebnis ist sehr
zuverlassig. Es ist sehr un-
wahrscheinlich, dass das
Ungeborene eine Trisomie hat. Zur
Abklarung einer Trisomie sind
dann keine weiteren
Untersuchungen wie eine
Fruchtwasseruntersuchung notig.

[...]

Etwa einer von 10.000 negativen Tests ist falsch-negativ,
das muss die Frau fiir ihre Entscheidung wissen.

S. 14: Wie zuverlassig ist ein NIPT?

Der NIPT ist auffallig, das
Ungeborene hat aber in
Wirklichkeit keine Trisomie.

Das wird falscher
Verdachtsbefund genannt. Dazu
kommt es beim Down- Syndrom
in etwa 5 von 10.000
Untersuchungen.

Diese Darstellung ist unmittelbar erlduterungsbedurftig.
Zwar wird in dem auf Seite 15 dargestellten Beispiel der
hier zunachst irrefiihrende Eindruck korrigiert. Das reicht
jedoch moglicherweise dann nicht aus, wenn die Frau z.B.
der Auffassung ist, alles bereits gut verstanden zu haben,
und sie deshalb das Beispiel gar nicht mehr liest. Ein
erlduternder Satz kdnnte sein: Das heif3t, ein erheblicher
Teil der positiven Befunde sind falsch-positiv.

Bei Trisomie 13 und 18 passieren
solche Fehler haufiger als beim
Down-Syndrom

Aus diesem Grunde u.a. wurden die NIPTs vom IQWiG
hinsichtlich ihrer Testglte als nicht ausreichend bewertet.
Eine numerische Darstellung der Sicherheit der Tests im
Hinblick auf die Trisomien 13 und 18 fehlt hier, zumal ja
auf S. 10 die Moglichkeit nahegelegt wird, NIPTs nur zu
nutzen, um auf die Trisomien 13 und 18 zu testen.

S. 16: Vor einer Untersuchung — wie

entscheiden?

Viele entscheiden sich fiir
vorgeburtliche Untersuchungen,
weil sie so weit wie moglich
sichergehen mochten, dass ihr
Kind keine groRere
Beeintrachtigung hat. Ein
unauffalliges Ergebnis kann Sorgen
nehmen. Auf der anderen Seite
kénnen Untersuchungen aber auch
verunsichern. Zudem bieten sie
keine ,Garantie”: Nicht alles kann

An diesem Absatz ist schwierig, dass die angerissenen
Themen inhaltlich wenig erlautert werden. Die
Problematik bleibt abstrakt und fiir jemanden, der sich
vielleicht zum ersten Mal mit dem Thema befasst,
unzuganglich. Vielleicht kénnten ein paar Beispiele
hilfreich sein. Warum kdnnen pranatale Untersuchungen
verunsichern? Zum Beispiel, weil man mit der Frage
konfrontiert wird, unter welchen Umstanden die
Schwangerschaft moéglicherweise abgebrochen wird. Das
kann fiir die schwangere Frau die Beziehung zu dem

ungeborenen Kind verandern. Die werdenden Eltern
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wahrend der Schwangerschaft
erkannt oder ausgeschlossen
werden.

erleben die Konfrontation und den Umgang mit diesen
Fragen und den weiteren Konsequenzen als schwierig und
belastend. Moglicherweise lasst sich auch nicht ohne
weiteres ein eindeutiges Ergebnis erzielen und es
entstehen lange Wartezeiten.

Andere entscheiden sich von
vornherein gegen bestimmte
vorgeburtliche Untersuchungen,
wie etwa auf Trisomien. Ein Grund
kann sein, dass sie das Kind so
annehmen mochten, wie es ist. Ein
Schwangerschaftsabbruch kommt
flir sie nicht infrage.

Werdende Eltern, die keine Pranataldiagnostik suchen, als
grundsatzlich gegen einen Schwangerschaftsabbruch
positioniert darzustellen, wirkt unnétig polarisierend und
wenig differenziert. In Bezug auf die NIPTs sollte es daher
besser heiflen: ,,Ein Schwangerschaftsabbruch aufgrund
der Tatsache, dass das ungeborene Kind Trager einer
Trisomie 21 ist, kommt fiir sie nicht infrage.”

S. 18 Weitere Informationen

[...] Das BZgA-Portal
bietet zudem eine Suche nach

Schwangerschaftsberatungsstellen.

[...]

Die Hiirde, (iber die BZgA-Seite eine Beratungsstelle zu
finden, ist zu hoch. Die Beratungstrager selbst sollten
genannt werden.

Allgemeine Anmerkungen:

Insgesamt hat die Versicherteninformation sehr viel Text. In der belastenden und belasteten
Entscheidungssituation, ist die Lektlire eines so umfangreichen Texts von den betroffenen
Frauen moglicherweise nicht zu erwarten.




Gemeinsamer
Bundesausschuss

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):
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Siehe Anlage. Siehe Anlage.
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Kerpen, 20. Mai 2021

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine Anderung der
Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL): Aufnahme einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven
Pranataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fiir die Anwendung bei Schwangerschaften mit
besonderen Risiken.

Stellungnahme der Elterninitiative ,,BM 3X21“

Zu: Anlage 2 - Tragende Griinde

Bereits der erste Absatz der ,,Anlage 2 — Tragende Griinde” wirft flir uns nach wie vor Fragen auf:

,Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) liberpriift gemdf gesetzlichem Auftrag nach § 135 Absatz 1
Satz 1 SGB V fiir die vertragsdrztliche Versorgung der gesetzlich Krankenversicherten neue drztliche
Methoden daraufhin, ob der therapeutische Nutzen, die medizinische Notwendigkeit und die
Wirtschaftlichkeit nach gegenwdrtigem Stand der wissenschaftlichen Erkenntnisse als erfiillt angesehen
werden kénnen. Auf der Grundlage des Ergebnisses dieser Uberpriifung entscheidet der G-BA dariiber, ob
eine neue Methode ambulant zu Lasten der Gesetzlichen Krankenversicherung (GKV) erbracht werden
darf.”

Worin genau, besteht der therapeutische Nutzen der neuen arztlichen Methode NIPT?

- In der Beruhigung der Schwangeren?
- Inder Verringerung der Zahl von invasiven Untersuchungen?
- Inder Verhinderung von Menschen mit Trisomie 13, 18, 217?

- Ein auffalliger NIPT-Befund wird die wenigsten Schwangeren beruhigen. Ein unauffilliger
Befund mag zwar beruhigen, bedeutet aber noch lange nicht, dass das Kind gesund sein wird.

- Die absolute Zahl der invasiven Untersuchungen wird sich durch den NIPT voraussichtlich
nicht dndern (hdhere Inanspruchnahme + hohe falsch-positiv Rate).

- Es gibt keine Therapieoption. Es sei denn, man definiert einen Schwangerschaftsabbruch als
Therapie.

Worin genau besteht die medizinische Notwendigkeit?

- Hilft der NIPT, die Gesundheit der Versicherten zu erhalten, wiederherzustellen oder ihren
Gesundheitszustand zu bessern? (§1 SGB V)

- Nein. Der NIPT hat keinerlei medizinischen Nutzen, auller eventuell der Beruhigung einer
besorgten Schwangeren im Fall eines unauffalligen NIPT-Befundes.
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Worin genau besteht die Wirtschaftlichkeit?

- Verringert der NIPT die Anzahl von invasiven Untersuchungen?
- Verringert der NIPT die Anzahl von Menschen mit Trisomien und somit die damit die flr das
Gesundheitssystem einhergehenden Folgekosten?

- Die absolute Zahl der invasiven Untersuchungen wird sich durch den NIPT voraussichtlich
nicht andern (s.o.).

- Dieses Argument der ,Folgekosten-Einsparung” erscheint uns leider das einzige, weshalb es
fiir die gesetzlichen Krankenkassen, die sonst nicht daftir bekannt sind Geschenke zu verteilen
oder soziale Gerechtigkeit herstellen zu wollen, attraktiv sein kénnte, den NIPT nach dem
GieRkannen-Prinzip allen Frauen als Kassenleistung zuganglich machen zu wollen.

»Der G-BA hat am 19. September 2019 die Anwendungsméglichkeiten und -grenzen nicht-invasiver
molekulargenetischer Tests (NIPT-Trisomie 13,18,21) zu Lasten der GKV abschliefend beraten. Der
Beschluss sieht vor, dass ein NIPT-Trisomie 13,18,21 bei Schwangerschaften mit besonderen Risiken in
begriindeten Einzelfillen und nach drztlicher Beratung unter Verwendung einer
Versicherteninformation eingesetzt werden kann. Dieser Beschluss tritt erst gemeinsam mit dem nun zu
fassenden Beschluss zur Aufnahme der Dokumente der Versicherteninformation in Kraft.”

Nach wie vor ist in den Mutterschafts-Richtlinien nicht klar definiert, was unter ,Schwangerschaften mit
besonderen Risiken in begriindeten Einzelfallen” zu verstehen ist. Die Indikation ist so offen gehalten,
dass ,,Besorgtheit” allein ausreicht.

Da den invasiven Untersuchungen nachgesagt wird, Fehlgeburten auslésen zu kénnen, findet vor deren
Inanspruchnahme eine sorgfiltige Nutzen-Risiko-Abwagung durch die Patientin und die Arztin / den Arzt
statt. Eine Schwangere muss mutmalllich sehr besorgt sein, um diese Leistung in Anspruch zu nehmen.
Da beim NIPT dem vermeintlichen , Nutzen” kein Risiko gegeniiber steht, jedenfalls kein korperliches,
reicht hier mutmaRlich eine wesentlich geringere Besorgtheit und eine wesentlich geringere
Auseinandersetzung mit dem vermeintlichen ,,Nutzen” bereits aus, um den Test in Anspruch zu nehmen.

Welchen immensen Druck aus dem persénlichen Umfeld die Patientin unter Umstanden bereit sein muss
auszuhalten und die groRe seelische Not, die ein auffilliger Befund mit sich bringen kann, ist den
wenigsten Schwangeren bewusst (vgl. https://www.spiegel.de/gesundheit/schwangerschaft/trisomie-
bluttest-wieviel-wissen-ertraegt-eine-mutter-a-1287673.html).

Einer der ersten Absatze in den Mutterschafts-Richtlinien ist der Folgende:

,Durch die drztliche Betreuung wdhrend der Schwangerschaft und nach der Entbindung sollen mégliche
Gefahren fiir Leben und Gesundheit von Mutter oder Kind abgewendet sowie Gesundheitsstérungen
rechtzeitig erkannt und der Behandlung zugefiihrt werden. Die drztliche Beratung der Versicherten
umfasst bei Bedarf auch Hinweise auf regionale Unterstiitzungsangebote fiir Eltern und Kind (z.B. , Friihe
Hilfen“).”

Trisomien stellen keine Gefahr fiir Leib und Gesundheit von Mutter und Kind dar! Mit Hilfe des NIPT
konnen Gesundheitsstorungen nicht zuverlassig erkannt werden! Die Behandlung einer Trisomie ist nicht
moglich. Die arztliche Beratung ist oftmals schlecht, ein Hinweis auf regionale Unterstitzungsangebote
leider ebenfalls nicht selbstverstandlich.

Nun soll es also die durch den G-BA zu beschlieRende Versicherteninformation richten!
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Zu: Anlage 3 - Versicherteninformation spezifischer Teil /
Zu: Anlage 4 - Versicherteninformation allgemeiner Teil

Wir wiirden es sehr begriiken, wenn es gelingen kdnnte, die Beratung zum NIPT zu verbessern.

Unserer Auffassung nach sind jedoch die medizinischen Versicherteninformationen allein nicht in der
Lage, den behandelnden Arzt / die behandelnde Arztin in die Lage zu versetzen, eine gute Beratung
durchzufiihren und der Schwangeren die in unserer Gesellschaft tief verwurzelte Angst vor einem
behinderten Kind, insbesondere vor einem Kind mit einer kognitiven Beeintrachtigung, zu nehmen.

Das Thema Beratung ist bereits an mehreren Stellen in Schwangerschaftskonfliktgesetz (SchKG) und
Gendiagnostikgesetz (GenDG) zu finden. Beratung ist also bereits gesetzlich vorgeschrieben. Die gelebte
Realitat sieht jedoch anders aus:

Vor der Beratung - Werbung

Die Hersteller der NIPTs diirfen ihr Produkt ohne Beschrankung bewerben. Ab ca. 13-14 Jahren suchen
Patientinnen Frauenarztpraxen auf. Dort liegen im Wartezimmer zwischen Infomaterial zu HPV-
Impfungen, hormonellen Verhitungsmitteln und Rickbildungskursen oftmals auch Flyer der NIPT-
Hersteller aus. Text und Bildsprache, je nach Hersteller sogar der Testname, implizieren, dass ein solcher
Test den Start in ein harmonisches Familienleben mit einem gesunden Kind bedeutet.

Dies ist jedoch eine irrefiihrende Botschaft! Hinweise auf die hohe falsch-positiv-Rate und darauf, dass
der Test kein gesundes Kind garantieren kann, finden sich nur im Kleingedruckten. Die Patientin kdnnte
aus den Werbebotschaften sogar schlielRen, dass ohne die Inanspruchnahme des NIPT ein harmonisches
Familienleben mit einem gesunden Kind gar nicht moglich ist. Werbung darf keine Angst erzeugen oder
Ungliick und Leid instrumentalisieren!

Auch im Internet werden zunehmend Werbebanner der NIPT-Hersteller eingeblendet, um Marken zu
etablieren und das Thema tief im Unterbewusstsein der User:innen zu verankern. Die NIPT-Hersteller
freuen sich schon jetzt, dass die Kassenzulassung die Nachfrage auf dem deutschen Markt deutlich
erhéhen wird und in Zukunft auch NIPT auf andere genetische Abweichungen, etwa auf Mikrodeletionen
oder Einzelgen-Screenings, zunehmend nachgefragt werden (vgl. https://www.eluthia.com/wp-
content/uploads/2019/11/e9e6f48984c3e7f7f-1.pdf).

Der Deutsche Werberat? Unternimmt nichts. Ein Werbeverbot? Wird nicht gefordert.

Patientinnen sind bereits bevor sie schwanger werden Uber viele Jahre Konsumentinnen. In der Werbung
sind Menschen mit Behinderung kaum prasent. Spatestens mit Beginn der Schwangerschaft wird
Werbung fiur Babyprodukte verstiarkt wahrgenommen. Die perfekten Werbebabys verstarken die
Erwartung, ebenfalls ein gesundes, bildhiibsches, glucksendes Baby zu bekommen. Auch Babys mit
Behinderung bendtigen Windeln und moégen gerne Glaschen-Kost!

Mittlerweile wirbt ein Automobilhersteller mit einem Autofahrer mit Beinprothese — in der
Vereinszeitschrift der Bundesvereinigung Lebenshilfe e.V.. Aber eben nur dort! Menschen mit
Beinprothese oder anderen Beeintrachtigungen lesen auch andere Magazine. Und jeder von uns kann in
die Situation geraten, ein Bein zu verlieren.

Menschen mit Behinderung miissen in der Werbung prasenter werden. Und zwar nicht nur als Kind mit
entstelltem Bein, um fiir eine Impfung gegen Meningokokken-Meningitis zu werben. Die Abwesenheit
von Menschen mit Behinderung in der Werbung ist diskriminierend.

Der Deutsche Werberat? Ist fiir Diskriminierung durch Absenz wahrscheinlich nicht zustindig.
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Die Beratung - medizinisches Modell von Behinderung

Den Arzt:innen wird in ihrer Ausbildung meist ausschlieRlich das medizinische Modell von Behinderung
vermittelt. Sofern sie keinen personlichen Bezug zum Thema Behinderung haben, ist das Wissen tber das
Leben mit einer Behinderung oft rudimentar. Auch das Wort ,,Mongolismus” ist uns in Arztgesprachen
schon begegnet. Fiir sehr viele Arzt:innen ist eine Trisomie eine Behinderung, die ,heute nicht mehr sein
muss”.

Diese Einstellung wird von den Herstellern des NIPT noch befeuert. Sie halten Fortbildungs-
veranstaltungen fiir Arzt:innen ab, in denen sie ihr Produkt bewerben. In den Einladungen fiir diese
Veranstaltungen kindigen die Hersteller an, fir diese Veranstaltungen Fortbildungspunkte zu
beantragen.

Die Beratung vor der Inanspruchnahme eines NIPT und die Befundiibermittlung nach einem positiven
Ergebnis dirfen sich jedoch nicht auf die medizinischen Fakten beschranken!

Eine Fortbildungspflicht fiir Arzt:innen zu den psycho-sozialen Aspekten der Beratung? Wird nicht
gefordert. Auf Grund unserer Erfahrungen erscheint es uns fraglich, ob die Versicherteninformationen
allein geniigen, um die notwendige Qualifikation der Arzte (§ 135 Absatz 1 Satz 2 SGB V) sicherzustellen.
Diesbeziigliche Forderungen seitens des G-BA? Keine.

Jedes Jahr versorgen wir Hebammen- und Frauenarztpraxen anlasslich des Welt-Down-Syndrom-Tages
mit Postern und Visitenkarten unserer Selbsthilfegruppe. Manche Praxen hiangen die Poster fir einige
Tage auf, andere lassen diese in der Schublade verschwinden: ,,Meine Patientinnen mochten das nicht.”.
Uns kommt es teilweise so vor, als wiirden die Arzt:innen eine Art geschiftsschidigende Wirkung
beflirchten, die von den Postern ausgehen konnte. Uns ist eine Hebammenpraxis bekannt, die den Mut
(?) hatte, einer jungen Frau mit Down-Syndrom einen Praktikumsplatz anzubieten. Selbst wir empfinden
das als mutig, obwohl es selbstverstandlich sein sollte!

Durch eine Aufnahme des NIPT in die Mutterschafts-Richtlinie, insbesondere in Verbindung mit der
schwammigen Indikation, wird der NIPT von den Patientinnen als Regelversorgung angesehen werden:
Was die Kasse bezahlt, muss sinnvoll sein. Aber auch viele Arzt:innen werden ein Screening auf Trisomien
als Regelversorgung auffassen. Arzt:innen werden ihren Patientinnen den NIPT anbieten — sei es auf
Grund einer ableistischen Grundhaltung, sei es auf Grund des Vorhandenseins einer Abrechnungsziffer
oder aus Angst vor Regressforderungen der Eltern, da sie als Arzt:innen die Geburt eines Kindes mit
Trisomie nicht verhindert haben.

Eine Klarung der Haftungsfrage durch den Gesetzgeber? Nicht in Sicht.

Nach der Beratung - Dokumentation und Evaluation

Uns sind sehr viele Beispiele schlechter Beratung durch Arzt:innen bekannt. Und auch eine
Schwangerschaftskonfliktberatung in anerkannten Beratungsstellen erfolgt nicht immer vorurteilsfrei.
Aktuell wird der Beratungsprozess nicht dokumentiert, wie es § 135 Absatz 1 Satz 3 SGB V fordert, und
erst recht nicht wissenschaftlich evaluiert. Weder die Ausflihrlichkeit der Beratung, noch der Inhalt des
Beratungsgesprachs oder der von der Patientin empfundene Grundtenor (ableistisch, ergebnisoffen,
ermutigend) wird dokumentiert und durch Dritte wissenschaftlich evaluiert.

Zurzeit lasst sich nicht einmal sagen, welche Patientin den Test eher als IGeL-Leistung in Anspruch nimmt:
die finanzschwache junge Altenpflegerin oder die wohlhabende, spatgebidrende Akademikerin mit 10-
Jahres-Karriereplan, die berufliche Nachteile durch ein behindertes Kind befiirchtet. Oder haben gar die
Partner:innen das groRRere Bedirfnis ,,es” zu wissen?
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Es gibt keine Beschwerdestellen, an die Schwangere sich wenden kénnten, wenn ihr Recht auf Nicht-
Wissen nicht respektiert wurde, wenn sie eine Beratung als verletzend oder verstérend empfunden oder
sich von Arzt:innen unter Druck gesetzt gefiihlt haben.

Forderung nach einer verpflichtenden Dokumentation, wissenschaftlicher Evaluation und einem
transparenten Beschwerdemanagement? Nicht in Sicht.

Vor / in / nach der Beratung - Grundhaltung der Gesellschaft

Statt daran zu arbeiten, dass die Vorstellung, ein behindertes Kind groRziehen zu ,missen”, ihre
Schrecken verliert, soll die Solidargemeinschaft lieber ein Screening aller besorgten Schwangeren
bezahlen? Das darf nicht sein! Durch eine Kassenfinanzierung des NIPT wird die aktuell vorherrschende
ableistische Grundhaltung der Gesellschaft verstarkt statt verringert!

Die grolRe Herausforderung ist es, die Grundhaltung unserer Gesellschaft zu verandern. Dies ist eine
gesamtgesellschaftliche Aufgabe und Aufgabe des Gesetzgebers! Ein Kind mit Behinderung muss man
nicht vermeiden! Zur Schwangerschaft und zur Geburt eines Kindes mit Trisomie 21 darf man gratulieren!
Man soll sogar! Wir wiinschen uns das!

Ergebnisoffene Beratung reicht nicht! Wir wiinschen uns, dass man unsere Beflirchtungen als Schwangere
ernst nimmt und uns Loésungswege aufzeigt. Und damit ist nicht ,Sie kénnen es wegmachen. Das ist |hre
Entscheidung!” gemeint, sondern Informationen lber Unterstlitzungsangebote. Mit einem behinderten
Kind ist niemand allein!

Als Eltern von Kindern mit Behinderung wiinschen wir uns, dass Blirokratie abgebaut und der Zugang zu
Unterstlitzungsangeboten vereinfacht wird. Dies betrifft sowohl die Unterstiitzung durch die Kranken-
und Pflegekasse, z.B. bei der Bewilligung von Hilfsmitteln und Therapien, als auch die Unterstiitzung des
Sozialamtes, z.B. bei der Bewilligung von Schulbegleiter:innen.

Inklusion in allen Lebensbereichen muss selbstverstandlich werden und darf nicht etwas bleiben, um
das man betteln muss. Hierhin sollte das Geld der Solidargemeinschaft flieRen!

Es ist normal verschieden zu sein! - Richard Weizsacker, 1993
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Bluttest auf Trisomie
Wie viel Wissen ertragt eine Mutter?

Kiinftig werden die Kassen einen Bluttest auf Trisomie unter
bestimmten Bedingungen zahlen. Aber was tut man, wenn
einem der Arzt mitteilt: "lhr Kind wird das Downsyndrom haben!"

Von Sandra Schulz
19.09.2019, 18.59 Uhr

Y ¢ XN &P
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SPIEGEL-Redakteurin Sandra Schulz erfuhr in der 13.
Schwangerschaftswoche, dass sie eine Tochter mit einer
Behinderung erwartet. Heute ist sie Mutter der vierjdhrigen
Marja.

Ich habe den Bluttest selbst gemacht, und ich bin eine
Kassenpatientin, die sich tiber alles freut, was die Krankenkasse
zahlt. Trotzdem finde ich es falsch, dass der Bluttest auf

Chromosomenstérungen Kassenleistung werden soll.

Ich habe mich lange schwer damit getan, in dieser Diskussion
eine Haltung zu entwickeln. Denn ich weif3, wie driangend diese
Frage sein kann: Wird das Kind, das in meinem Bauch
heranwichst, eine Behinderung haben?

Auch ich hatte keine Kraft, die Ungewissheit auszuhalten.
Dabei war es urspriinglich gar nicht meine eigene Unruhe, die

https://www.spiegel.de/gesundheit/schwangerschaft/trisomie-bluttest-wie...
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mich zu dem Test trieb. ANZEIGE
Vielmehr habe ich
gleich zu Beginn
Broschiiren von meiner
Gynikologin erhalten,
in denen die moglichen
Untersuchungen
aufgelistet waren. Es
erschien mir also
relativ normal, dass
man sich zu einem

dieser Tests entschliefdt.

Natiirlich hatte ich mir vorher Gedanken gemacht, zusammen
mit meinem Mann, ob wir ein Kind mit Downsyndrom
bekommen wiirden. Ich habe mich fiir miindig und
entscheidungsfihig genug gehalten, dann zu entscheiden, wenn
es sein muss. Heute wiirde ich sagen: Ich habe mich iiberschétzt

in meiner Entscheidungsfidhigkeit.

ANZEIGE

Die EcoProfi Modelle

i Dreifach robust, einfach gunstig

Neg <

Die abgebidete Fahrzeugiizeigen Sondefaisstatiigen;

Distributed by CONATIVE ) / Jetzt informieren
Die Not war so unmenschlich grof3

Die Not, in die mich das sogenannte "auffillige Ergebnis"

stlirzte, war so grof3, so unmenschlich grof3, wie ich sie mir nie
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zuvor hatte vorstellen konnen. Ich habe damals in der

Schwangerschaft den Satz notiert: Meine Freiheit foltert mich.

Plotzlich war ich allein, allein mit einer Verantwortung, von der
ich heute glaube, dass eigentlich kein Mensch sie tragen kann.
Die man dann aber tragen muss. Es gibt nach diesem kleinen,
beildufigen Piks im Arm kein Zuriick mehr. Und der Schritt ist
eben schnell gemacht, verfiihrerisch schnell - anders als bei
einer Fruchtwasseruntersuchung, vor der die Frage steht: Ist
mir das Wissen um eine mogliche Behinderung so viel wert,
dass ich das sehr geringe, aber vorhandene Risiko einer
Fehlgeburt eingehen will?

ANZEIGE
Effiziente Reinigung in der Industrie mit
Karcher

In der Industrie ist Sauberkeit eine Frage des
Systems. Daher bietet Karcher Reinigungslosungen
mit System. Hier erfahren Sie mehr dazu.

powered by Karcher

MEHR ZUM THEMA
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Protokoll einer Schwangerschaft: "Das ganze Kind hat so
viele Fehler" von Sandra Schulz

Die Brisanz, die in der Prianataldiagnostik steckt, versteht man
erst, wenn man betroffen ist. Das Kind in deinem Bauch ist da,
es war - bis zu diesem auffilligen Ergebnis - ersehnt und
erwiinscht. Und plo6tzlich stellt sich die Frage, ob dieses
Wunschkind aufgrund der Eigenschaften, die man sich nicht
gewiinscht hat, nicht mehr auf die Welt kommen soll.

Auf diese Not sind Frauen heute denkbar schlecht vorbereitet.
Es gibt zwar viele Beratungsstellen, doch kaum jemand geht
dorthin, bevor er mit der Pranataldiagnostik startet. Auch ich
war erst hinterher dort. Deswegen ist zumindest die "intensive
Beratung", die der Gemeinsame Bundesausschuss fordert,
richtig.

Meine Erfahrung aber ist: Nicht die medizinisch-sachliche
Aufklarung, wie ein Humangenetiker oder ein Arzt sie leistet,
ist dabei das Entscheidende. Wichtig ist eine psycho-soziale
Beratung, die Raum schafft fiir Fragen wie: Was passiert mit
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deiner Partnerschaft bei einem auffilligen Ergebnis? Seid ihr

einer Meinung? Habt ihr Unterstiitzung in der Familie?
Wissen hat einen Preis

Wir alle haben in unserer Wissensgesellschaft vergessen, dass
Wissen nicht per se gut ist. Noch nicht einmal neutral. Wissen
hat einen Preis. Das miissen Arzte klar machen, auch und
gerade, indem sie vor dem Bluttest an andere kompetente
Begleiterinnen verweisen, an Beraterinnen, Hebammen,
Psychologinnen. Ein Bluttest, der in bestimmten Fallen
Kassenleistung ist, verstarkt den Eindruck, dass es geradezu
von der Schwangeren erwartet wird, diesen Test zu machen.
Dass es gut, verniinftig, normal ist, sein Kind im Mutterleib zu
testen und zu durchleuchten. Er suggeriert, dass der Test ein

Service deiner Krankenkasse ist, die es gut mit dir meint.

Aber wieviel Wissen ich will, wieviel Wissen ich ertrage,
wieviel Wissen meine Partnerschaft vertragt - all das muss eine
individuelle Entscheidung bleiben. Genauso, wie auch die
Entscheidung fiir oder gegen ein behindertes Kind eine
individuelle Entscheidung ist. Ich bin auch heute keine radikale
Abtreibungsgegnerin. Ich verstehe, dass es Situationen geben
kann, in der man sich anders entscheidet, als ich es getan habe.

Mehr dazu auf SPIEGEL+
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Gentest fiir Downsyndrom: Wie oft wird der Satz fallen:
"Habt ihr das nicht vorher gewusst?" Von Cornelia Schmergal

Dennoch ist der Perspektivwechsel als Mutter eines Kindes mit
Downsyndrom ein radikaler. Weil ich erst jetzt feststelle, dass
ich mir in der Schwangerschaft die falschen Fragen gestellt
habe. Dass ich zwar die Diagnose wusste, mir aber doch nicht
vorstellen konnte, wie ein Leben mit Downsyndrom ist - fiir das
Kind und fiir die Familie. Manches von dem, was ich befiirchtet
habe, hat sich bewahrheitet: Was mich heute aufreibt, ist nicht
die Behinderung unserer Tochter, sondern die Biirokratie rund
um die Behinderung. Und dass man immer wieder kimpfen

muss.
Werde ich mein Kind lieben? Ein absurde Frage!

Wihrend der Schwangerschaft aber haben mich Fragen
umgetrieben wie: Werde ich mein Kind lieben? Eine absurde
Frage aus heutiger Sicht. Werden wir gliicklich sein? Ich habe
mittlerweile viele Eltern von Kindern mit Downsyndrom

kennengelernt - es sind normale Familien, so gliicklich oder an
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manchen Tagen auch ungliicklich, wie es in Familien nun mal

zugeht.

Und es gibt nichts, von dem ich mehr iiberzeugt wére als
davon, dass unsere Tochter gerne lebt. Wenn jemand das Radio
andreht, fingt Marja an zu tanzen. Wenn ihr Lieblingslied
kommt, ruft sie begeistert: Nochmal! Um genau zu sein, spricht

sie noch undeutlich. Sie ruft also: No-ma! Aber ist das wichtig?

Warum also wollen wir als Gesellschaft werdenden Eltern
vermitteln, dass es eine Katastrophe ist, wenn sie ein Kind mit
Downsyndrom bekommen? Ein Risiko, vor dem sie sich
schiitzen miissen? Warum schiiren wir diese Angst vor einem
Leben mit Behinderung, eine Angst, der man anscheinend nur
begegnen kann, indem die Krankenkasse einen Test zahlt, der
die Moglichkeit bietet, sich gegen solch ein Leben zu
entscheiden?

Sollten wir als Gesellschaft nicht eine andere Botschaft
vermitteln als diese: Gewollt und willkommen sind nur perfekte
Menschen! Denn dieser Bluttest er6ffnet keine Therapie -
anders als andere Bereiche der Pranataldiagnostik. Dieser Test
fiihrt nur zu einer Frage: Abbruch der Schwangerschaft - ja oder

nein?

Ich glaube, dass es nicht dabei bleiben wird, dass die
Kassenleistung nur unter "engen Voraussetzungen" bei
Risikoschwangerschaften gilt. Ich fiirchte, dass die
"begriindeten Einzelfdlle", von denen der Gemeinsame
Bundesausschuss heute spricht, nur der Anfang einer
Entwicklung sind. Und dass Zehntausende Einzelfille unsere
Gesellschaft und unser Menschenbild verandern werden. Der

https://www.spiegel.de/gesundheit/schwangerschaft/trisomie-bluttest-wie...

19.05.2021, 23:37
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Bluttest als Kassenleistung gibt die Richtung vor, in die sich die

Prianataldiagnostik insgesamt entwickelt.
Kein TUV im Mutterleib

Es wird kiinftig moglich sein, andere Gendefekte und
Krankheiten bereits im Mutterleib zu diagnostizieren. Aber wie
soll man dann entscheiden? Anhand welcher Kriterien? Wann
ist ein Leben gut? Oder gut genug? Wie lange muss es dauern?
Wieviel Schmerzen sind zumutbar? Wie soll man all das
entscheiden? Fiir einen anderen Menschen? Ich habe viel
gelernt durch die Zeit mit unserer Tochter. Unter anderem
dieses: Dass es eine Anmafiung ist, fiir einen anderen Menschen
zu entscheiden, was ein gliickliches, was ein lebenswertes
Leben ist.

Ich mochte nicht in einer Gesellschaft leben, die erwartet, dass
man sein Kind im Mutterleib einem TUV unterzieht, bevor
man es zur Welt bringt. Denn Angebote sind in Wahrheit
Erwartungen. Und nicht blof ein freundlicher Service Ihrer

Krankenkasse. §

Feedback

https://www.spiegel.de/gesundheit/schwangerschaft/trisomie-bluttest-wie...

19.05.2021, 23:37
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Risikoarm
diagnostizieren”

Bisher tummelten sich auf dem deutschen Markt fiir nichtinvasive
Pranataltests lediglich Tests auf Chromosomenaberration.

Mitte Oktober hat die Heidelberger Eluthia GmbH den ersten Test
auf Einzelgendefekte vorgestellt. LABORWELT sprach mit CEO

Dr. Ramén Enriquez Schifer.

Laborwelt. Herr Dr. Enriquez Schéafer, Mitte
Oktober hat Ihr Unternehmen Eluthia einen
nicht-invasiven pranatalen (Blut-)Test (NIPT)
namens Unity auf den Markt gebracht, der
Schwangeren im ersten Trimester sagt,
ob ihr Baby an Mukoviszidose, spinaler
Muskelatrophie, Sichelzellenanamie und
a- oder p-Thalassamie erkranken wird.
Kodnnen Sie bitte das Testprinzip und die
dahinterstehende Technologie erlautern?

Enriquez Schafer. Einer der kritischs-
ten Punkte bei nichtinvasiven Prinatal-
tests (NIPT3) ist, dass zellfreie fetale DNA
(cffDNA), die sich im Blut der Mutter be-
findet, quantifiziert wird. Im Schnitt sind
etwa 12% der zellfreien DNA (cfDNA) im
Blut der Schwangeren fetalen Ursprungs. Es
gibt kein verldssliches Kriterium, um fest-
zustellen, ob ein DNA-Stiick miitterlichen
oder fetalen Ursprungs ist. Daher muss
man, um festzustellen, ob der Fetus zum
Beispiel ein iiberzihliges Chromosom hat,
die cfDNA-Stiicke aus einer Probe zihlen,
dem jeweiligen Chromosom zuordnen und
die Anzahl dann mit jener eines Referenz-
Chromosoms vergleichen. So Idisst sich fest-
stellen, ob das Zahlenverhdiltnis stimmt oder
hinsichtlich eines Chromosoms verschoben
ist. Chromosom 21 macht beispielsweise
nur 1,5% der Gesamt-DNA des menschli-
chen Genoms aus. Wenn die Schwangere
obendrein eine geringe fetale Fraktion hat
— so nennt man den Anteil der cffDNA an
der gesamten zirkulierenden DNA — kann
man sich unschwer vorstellen, wie viele
Fragmente man sequenzieren muss, um

DR. RAMON
ENRIQUEZ SCHAFER

ist der Griinder und Geschaftsfiihrer
der Eluthia GmbH in Heideberg.

statistisch relevante Ergebnisse zu erhal-
ten. Weiter erschwert wird die Analyse,
wenn es nicht um ganze Chromosomen
geht, sondern lediglich um Chromoso-
menbruchstiicke, Mikrodeletionen oder
Duplikationen. Am schwierigsten ist die
Analyse, wenn es lediglich um einzelne Ba-
senaustausche geht, die einen Grofiteil der
genannten autosomal-rezessiv vererbten
Erkrankungen verursachen. Bis jetzt war
es nur moglich, diese Mutationen mit Hilfe
von invasiven Verfahren wie der Amnio-
zentese zu erkennen, nicht aber mit NIPT.
Ein neues, revolutiondres Testprinzip, das
die Griinder von BillionToOne entwickelt
und patentiert haben, dndert die Situation
grundlegend: Es erlaubt erstmals die ex-
akte, absolute Quantifizierung von DNA-
Fragmenten in einem bestimmten Blutplas-
ma-Volumen der Schwangeren, ausgehend
von der mit PCR vervielfiiltigten und se-
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quenzierten DNA. Das erméglicht eine
viel exaktere Quantifizierung von DNA-
Fragmenten als bisher und erlaubt erst-
mals die Detektion autosomal-rezessiver
Genvarianten des Fetus im Blut der Mutter.
Die Methode beruht darauf, dass die Be-
reiche, die potentiell mutierte Nukleotide
beinhalten, mit Multiplex-PC R vervielfciltigt
werden. Den Primern fiir die jeweilige
Einzelreaktion wird ein genetischer Mar-
ker zugesetzt, das Quantitative Counting
Template, kurz QCT. Da das QCT mit der
gleichen Effizienz amplifiziert wird wie
das gesuchte PCR-Produkt und weil die
Ausgangskonzentration des QCT bekannt
ist, erlaubt diese Methode iiber die Quan-
tifizierung mittels Sequenzierung eine ex-
akte Bestimmung der mutationstragenden
Fragmente im analysierten Plasma.

LABORWELT. Wie genau ist der Test sta-
tistisch betrachtet in den unterschiedlich
haufigen einzelnen Indikationen und wo
liegt sein medizinischer Nutzen?

Enriquez Schafer. Der Unity-Test be-
steht aus zwei Einzeltests. Im ersten Schritt
wird festgestellt, ob die Mutter Trégerin
einer krankheitsauslésenden Genvariante
ist, denn nur dann kann auch das Kind
betroffen sein, da alle gesuchten Syndrome
rezessiv sind. Dabei ist die Detektionsrate
fiir die Mukoviszidose grdfer als 99%, fiir
die SMA ca. 95%, und fiir die Sichelzeller-
krankung bzw. die Thalassédmien grdfer als
99% bzw. gréfer als 95%. Ist die Mutter
Carrier, wird der zweite Schritt durchge-

B Ighachwsis: Buthia
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fiihrt: die Analyse der cf~-DNA des Fetus.
Die analytische Sensitivitcit und Spezifitcit
liegen fiir diesen Schritt bei gréfer als
98,5%, bzw. grofier als 99%.

Eine hohe Genauigkeit ist gerade bei
seltenen Syndromen entscheidend. Hier
sind die Sensitivitdit und Spezifitdit allein
wenig aussagekrdftig. Neben der hohen
Genauigkeit der Quantifizierung durch
die QCT-Methode wird das Verfahren
dadurch noch viel exakter, dass der
NIPT erst im zweiten Schritt nach Be-
stimmung des Trégerstatus erfolgt. Die
Wahrscheinlichkeit, dass der Fetus eine
krankheitsauslésende Variante trigt,
wird dadurch deutlich gréfer. Der po-
sitive Vorhersagewert (PPV), also die
Wahr scheinlichkeit, dass der Fetus tat-
sdchlich betroffen ist, liegt bei 95% bei
einer fetalen Fraktion von 10% und bei
immer noch exzellenten 70% fiir eine fe-
tale Fraktion von nur 5 %.

Ausgangspunkt fiir die Entwicklung
von NIPTs war die Uberlegung, poten-
tiell gefihrliche invasive Methoden fiir

die Erkennung der Trisomie 21 durch
nichtinvasive Verfahren abzulésen. Den
Eltern erlaubt das Testergebnis eine Ent-
scheidung iiber den weiteren Verlauf ih-
rer Schwangerschaft auf der Basis einer
aussagefihigen Datengrundlage. Dieser
Aspekt spielt beim UNITY-Test sicher
auch eine Rolle. Entscheidend ist aber,
dass es etwa bei der besonders schweren
SMA Tip I, der bereits in den ersten Le-
benswochen bis -monaten auftritt, erst-
mals die Moglichkeit einer kausalen The-
rapie, moglicherweise sogar Heilung gibt
- und zwar durch die antisense-Therapie
Spinraza oder das Gentherapeutikum
Zolgesma. Voraussetzung fiir die Thera-
pie ist eine friihe Diagnose; prinatal ist
sie insofern sinnvoll, als dass es sich um
Therapien handelt, die sehr teuer sind
und bei denen einiges an Planung erfor-
derlich ist. Auch bei den anderen Erkran-
kungen ist eine méglichst friihe Diagnose
sehr wichtig, um méglichst rasch mit der
Therapie beginnen zu kénnen. Fiir die
Sichelzellerkrankung hat beispielsweise
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das IOQWiG nach Auswertung der Studi-
enlage unléiingst festgestellt: ,, Der Effekt
durch die friithe Diagnose einer Sichel-
zellkrankheit in Verbindung mit friithen
Interventionsmafnahmen ist sehr deut-
lich, denn die Sterblichkeit sinkt um den
Faktor 10"

LABORWELT. Sie haben den Test von
der US-Firma BilliontoOne Inc lizenziert.
Fur welche Méarkte?

Enriquez Schafer. Eluthia besitzt ex-
klusiv die Lizenzrechte fiir die Mdrkte
Deutschland, Osterreich, die Schweiz und
die Niederlande. Das Marktpotential ist
sehr groff und kann anhand der Entwick-
lung von NIPTs auf die Trisomien 21, 18
und 13 (NIPTI) abgeleitet werden. Da der
NIPT1-Markt in den Niederlanden und in
der Schweiz durch die Erstattungssituation
bereits als erschlossen gilt, genieffen wir
dort den Vorteil, dass die sinnvolle Er-
gdnzung durch unseren UNITY-Test auf
fruchtbaren Boden fallen sollte. In den
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Niederlanden entscheiden sich mehr als

50% der Frauen fiir einen NIPTI, der auf
deutlich mehr Syndrome screent als auf die
Trisomien 21, 18 und 13. In Deutschland
und Osterreich haben wir das Potential
eines stark wachsenden Marktes fiir NIPT 1.

Dieses Wachstum sollte durch die Ankiindi-
gung, das Screening von Risikopatientinnen
zu erstatten, weiteren Schub erhalten. Der
Markt fiir NIPT1 ist in den letzten drei Jah-
ren um durchschnittlich 30% pro Jahr ge-
wachsen, wodurch wir fiir den UNIT Y-Test
konservativ in den ersten zwei Jahren von
einem Marktpotential von 15% bis 20% des
Gesamt-NIPT-Marktes ausgehen. Das sind
mindestens 20.000 Tests im Jahr 2020/2021.

Nach einer Erstattungsentscheidung gehen
wir von einem NIPTI-Markt von 350.000
Tests pro Jahr aus, so dass sich etwa 70.000
UNITY-Tests zusditzlich zu dem erstattungs-
fiihigen NIPTI ergeben.

LABORWELT. Im Jahr 2018 hat sich die
Erstattungssituation fir sequenzierungsba-
sierte Diagnostik in Deutschland geandert.
Will Eluthia dies fur das Unity-Testpanel,
das mit Next-Generation- und konfirma-
torischem Sanger-Sequencing bestimmt
wird, nutzen? Wenn ja, wie und wann?

Enriquez Schafer. Ja, das ist geplant.
Wir halten das Screening auf die Syn-
drome, die der UNITY-Test abdeckt fiir
extrem wichtig. Von daher liegt uns sehr
am Herzen, dass die neue Testmoglichkeit
Jjeder Schwangeren, die sich ein risikoloses
Screening auf diese Syndrome wiinscht,
zugdinglich gemacht wird.

Ahnlich wie beim Screening auf die Tri-
somien 21, 18 und 13, verfolgen wir die
Argumentation, dass invasive Tests ver-
mieden werden sollen, da dort ein kleines
Restrisiko einer Fehlgeburt, das mit etwa
bis zu 0,5% beziffert wird, existiert.

Wir werden bis Mitte néchsten Jah-
res so weit sein, den Erstattungsantrag
zu stellen. Mitte September ist die Pu-
blikation zum Test in NATURE SCIENTIFIC
REPORTS erschienen.

LABORWELT. Erwarten Sie als Reaktion
auf die Einfahrung Ihres Unity-Tests eine
ahnlich ablehnende Reaktion von Teilen
der gesellschaftlichen Entscheidungstrager
wie bei den NIPT-Tests auf die Trisomien
21, 13 und 18, die unléngst in die Regel-
versorgung aufgenommen wurden?

Enriquez Schafer. Die gesellschaftliche
Debatte ist leider regelmdfig von Unwis-
senheit und Polemik geprdigt. In der Regel
wirdvon einigen Beteiligten sehr schnell
die Eugenik-Keule ausgepackt, was mehr
als drgerlich ist und dem Ernst des Themas
nicht gerecht wird. NIPTs haben gegen-
iiber der Situation vor ihrer Einfiihrung
die Entscheidungsgrundlage schwangerer
Frauen fi oder wider die Fortsetzung ih-
rer Schwangerschaft verbessert. Die Tests
tragen aber nicht notwendigerweise dazu
bei, dass es mehr Schwangerschaftsabbrii-
che gibt. Nicht hilfreich ist in Deutschland
auch das Gendiagnostikgesetz, das sehr
hohe Hiirden fiir das Screening von Neuge-
borenen setzt, nicht aber fiir das prénatale
Screening. Dadurch wird die Einfiihrung
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vieler Tests verzogert, die sinnvollerweise
nachgeburtlich zum Einsatz kdmen, wie
beispielsweise unser ProviaTest zum Er-
kennen des Turner-Syndroms oder Kline-
Jelter-Syndroms. Stattdessen wirdweiterhin
vorgeburtlich getestet, was die Zahl der
Abbriiche tatsdchlich erhéht.

Basierend auf den Erfahrungen bei der
Einfiihrung des Trisomie 21-Screenings
rechne ich auch bei der Einfiihrung des
UNITY-Tests mit einer polemischen De-
batte. Wir wiinschen uns, dass diese et-
was differenzierter gefiihrt wird und auch
den neuen gentherapeutischen Méglich-
keiten Rechnung trdigt.

LABORWELT. Wie wird sich der Markt fur
NIPTs in Zukunft global — und in Eluthias
Zielmarkten — entwickeln?

Enriquez Schafer. Wie verschiedene
Marktforschungsunternehmen rechnen
auch wir in den néichsten Jahren mit einem
Inanspruchnahme der NIPTs auf die Triso-
mien 21, 18 und 13 von 75% aller Schwan-
geren. Dies gilt iibrigens auch fiir Lénder,
in denen solche Tests in der Vergangenheit
konservativer eingesetzt wurden. Wir ge-
hen davon aus, dass mindestens 50% aller
Schwangeren, die sich fiir ein Screening
auf Trisomie 21, 18 und 13 entscheiden,
zusdtzlich fiir ein Screening auf weitere
relevante genetische Abweichungen ent-
scheiden, etwa auf Mikrodeletionen oder
Einzelgen-Screenings. Dies bedeutet, dass
der UNITY-Test sich in einem Markt mit
sehr grofien Potential etablieren kénnen

wird.
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Funktionsprinzip des Einzelgen-NIPT. Aus: Tsao et al: A novel high-throughput molecular counting method with single base-pair resolution
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Stellungnahme
der Bundesarztekammer

gemafs § 91 Abs. 5 SGBV

zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien:

Aufnahme einer Versicherteninformation zur Durchfiihrung der Nicht-
invasiven Pranataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos autosomaler
Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines molekulargenetischen Tests (NIPT-
Trisomie 13,18,21) fiir die Anwendung bei Schwangerschaften mit
besonderen Risiken

Berlin, 20.05.2021

Korrespondenzadresse:

Bundesirztekammer
Herbert-Lewin-Platz 1

10623 Berlin



Stellungnahme der Bundesédrztekammer
zum Beschlussentwurf des G-BA iiber eine Anderung der Mutterschafts-Richtlinien: Aufnahme einer
Versicherteninformation zur Durchfiihrung der Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur Bestimmung des
Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie
13,18,21) fiir die Anwendung bei Schwangerschaften mit besonderen Risiken

Hintergrund

Die Bundesarztekammer wurde mit Schreiben vom 22. April 2021 durch den Gemeinsamen
Bundesausschuss (G-BA) zum Beschlussentwurf {iber eine Anderung der Mutterschafts-
Richtlinien - Aufnahme einer Versicherteninformation zur Durchfiihrung der Nicht-
invasiven Pranataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18
und 21 mittels eines molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13,18,21) fiir die
Anwendung bei Schwangerschaften mit besonderen Risiken - aufgefordert.

Der G-BA hatte bereits im September 2019 Regelungen in den Mutterschafts-Richtlinien
zum Einsatz des NIPT-Trisomie 13, 18, 21 fiir Schwangerschaften mit besonderen Risiken
getroffen. Danach soll die Anwendung des Tests verpflichtend an die Verwendung einer
Versicherteninformation fiir die drztliche Aufklarung und Beratung gebunden sein.

Mit der Entwicklung der Versicherteninformation war das Institut fiir Qualitat und
Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWiG) beauftragt worden. Das IQTIG hat
inzwischen die Versicherteninformation vorgelegt, so dass die Mutterschafts-Richtlinien
damit um eine weitere Anlage erganzt werden kénnen.

Die Versicherteninformation bedarf der Beschlussfassung, dies ist Voraussetzung fiir das
Inkrafttreten der NIPT-Trisomie 13, 18, 21 als GKV-Leistung.

Die Bundesdrztekammer nimmt zum Beschlussentwurf wie folgt Stellung:

Die Bundesirztekammer dankt fiir die Gelegenheit zur Stellungnahme. Wir haben zum
Beschlussentwurf keine Anderungshinweise.

Seite 2 von 2



Gemeinsamer
Bundesausschuss

Stellungnahme zum Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine
Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):

e Aufnahme einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13, 18, 21) fiur die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken
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19.05.2021

Stellungnahme /
Anderungsvorschlag

Begriindung

Abbildung auf Seite 9

Nummerierung Seite 8 fehlt / Abbildung fokussiert zu sehr auf
das Down-Syndrom / Besser weglassen

Seite 10 / Absatz 1 / Was ist
ein NIPT?

Der Begriff ,kindliches Erbgut” sollte nicht verwendet werden,
da er falsch und irrefiihrend ist: Es wird lediglich
extraembryonale DNA aus dem Zytotrophoblasten analysiert.
Deshalb besser: , lasst sich Erbgut (die DNA) aus der Plazenta
(Mutterkuchen) des heranwachsenden Kindes untersuchen“!

Seite 10 / Absatz 2 / Was ist
ein NIPT?

Der Begriff ,,Erbgut des ungeborenen Kindes “ sollte nicht
verwendet werden, da er falsch und irrefiihrend ist: Es wird
lediglich extraembryonale DNA aus dem Zytotrophoblasten
analysiert. Deshalb besser: ,,Erbgut aus der Plazenta des
ungeborenen Kindes“!

Seite 11 / Absatz 2 / Wann
wird der NIPT von den KK
Ubernommen?

Die Formulierung ,,wenn sich aus anderen Untersuchungen ein
Hinweis auf eine Trisomie ergeben hat” sollte nicht so pauschal
eingesetzt werden: Bei einem konkreten Hinweis auf eine
Trisomie nach ETS oder friihem Ultraschall Organscreening ist
die invasive Diagnostik die Methode der Wahl. Ein NIPT wiirde
nur zu einer unnétigen Zeitverzégerung flihren. Moglich ware
ggefs die Formulierung ,,wenn sich aus anderen Screening-
Untersuchungen eine moderate Risikoerhohung auf eine
Trisomie ergeben hat”.

Seite 12 / Absatz 2 / Der Test
kann nicht ausgewertet
werden

Sollte erginzt werden: Unter Umstanden schlégt die Arztin oder
Arzt auch direkt eine Chorionzotten- oder
Fruchtwasseruntersuchung vor.

Seite 12 / Absatz 3 / Der Test
ist unauffallig

Die Formulierung ,,Zur Abklarung einer Trisomie sind dann keine
weiteren Untersuchungen wie ein Fruchtwasseruntersuchung
notig.” ist zu pauschal: Es gibt immer noch die Moglichkeit eines
falsch negativen Befundes oder einer anderen seltenen
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Trisomie! Nur wenn die Ultraschalluntersuchungen ebenfalls
unauffallig sind kann man von einem invasiven Eingriff absehen.

Seite 13 / Absatz 2 und 3/
Chorionzottenbiopsie

Die Chorionzotten-Kurzzeitkultur (Schnelltest) ist keine
Selbstzahlleistung! Nur bei der Amniozentese ist der Schnelltest
in einigen Laboratorien eine Selbstzahlleistung! D.h. der Satz ,,er
muss aber meist selbst bezahlt werden.” Sollte von Absatz 2 in
Absatz 3 verschoben werden.

Prinzipiell ist noch anzumerken, dass die CVS in vielen Fallen
nicht die Methode der Wahl ist, da das Ergebnis des Schnelltests
(Kurzzeitkultur) aus demselben Material erhoben wird, wie das
Ergebnis des NIPT. D.h. man kann damit nur das Ergebnis des
NIPT bestatigen! Speziell bei Diskrepanzen zwischen fetalem
Phanotyp und plazentarem Genotyp ist damit eine CVS nicht
sehr hilfreich, da auf die Plazenta begrenzte Mosaike hier
ebenfalls zu falsch positiven Ergebnissen fiihren und damit das
Risiko flr einen Abbruch einer klinisch unauffalligen
Schwangerschaft in sich bergen. Erst mit Abschluss der
Langzeitkultur liegt ein aussagekraftigerer Befund vor. Der
Goldstandard fiir die Abklarung von NIPT-Befunden ist und
bleibt aber die Amniozentese.

Seite 19 Abbildung

Hier sollte das ETS in die Tabelle der zusatzlichen
Untersuchungen aufgenommen werden und nicht nur als
Option am Tabellenende stehen.

Das ETS liefert weit mehr als nur ein Trisomie-Screening und
sollte nicht durch die NIPTs ersetzt werden. Der klinische
Stellenwert des ETS sollte auch weiterhin den Schwangeren
objektiv vermittelt werden.




Voraussichtliche Teilnahme an der miindlichen Anhérung am 24. Juni 2021

NIPD Genetics, Neas Engomis 31 street, Engomi, 2409 Nicosia, Cyprus - EU

Teilnahmeoptionen

Wir nehmen teil.

Wir kdnnen derzeit nicht sagen,
ob wir an der Anhorung
teilnehmen.

Wir nehmen nicht teil. Auch bei
Terminanderungen fur diese
Anhorung mochten wir nicht
teilnehmen.

Einladung

Eine gesonderte
Einladung wird
Ihnen zugesandt

Eine gesonderte
Einladung wird
Ihnen zugesandt

Sie werden nicht
zur Anhoérung
eingeladen.

lhre Riickmeldung zur
Teilnahme

Wir nehmen teil
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Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):
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Stellungnahme /
Anderungsvorschlag

Begriindung

Die GfH ist der Ansicht, dass
auf Seite 4 unter ,,Welche
Beratungsangebote gibt es?“
die Vorgaben des
Gendiagnostikgesetzes zur
Aufklarung und genetischen
Beratung vor NIPT nicht
korrekt widergegeben
werden. Auch an anderen
Stellen des Dokumentes
werden die Anforderungen
des Gendiagnostik-Gesetzes
nicht adaquat berucksichtigt.

Zur Begriindung mochten wir auf die detaillierten Ausfiihrungen
der Gendiagnostik-Kommission zu diesem Thema verweisen.

Auf Seite 4 bitten wir die
Formulierung ,,Das kann lhre
Frauenarztin oder lhr
Frauenarzt sein, eine Praxis
fiir Pranataldiagnostik oder
Humangenetik” zu andern in
,,....eine Praxis fur
Pranataldiagnostik oder eine
humangenetische
Einrichtung.”

Die humangenetische Leistungserbringung erfolgt zu einem
nicht unerheblichen Teil in universitaren Instituten fur
Humangenetik. Durch die neue Formulierung werden diese
miterfasst.

Wir schlagen vor, den Satz
,Oft haben sie nur leichte
Beeintrachtigungen und
konnen vieles, das andere
auch kénnen” zu andern in
,Oft haben sie eine milde

Die GfH ist der Meinung, dass aus dem Absatz auf Seite 4 zur
Trisomie 21 eine fiir die Schwangere bzw. das Paar ganz
wesentliche Information — namlich die, dass das Down-Syndrom
in aller Regel mit einer geistigen Behinderung einhergeht — nicht
hervorgeht.
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oder moderate geistige
Beeintréichtigung, kénnen
aber vieles, das andere auch
konnen”.

Die Formulierung ,,Oft haben sie nur leichte
Beeintrachtigungen” ldsst flir den Laien — und an diese wendet
sich ja die Versicherteninformation — nicht erkennen, dass
Menschen mit einer Trisomie 21 in aller Regel geistig behindert
sind. Nach aktuellem Wissensstand (s. unten angegebene
Literatur) ist die geistige Behinderung meist moderat
ausgepragt, sie kann aber auch mild oder schwer sein. Da die
Sorge vor einer geistigen Behinderung des Kindes einer der
wesentlichen Griinde fir das Interesse an der Inanspruchnahme
von NIPT sein dirfte, halten wir es fir entscheidend, den
Schwangeren bzw. den werdenden Eltern im Bemiihen um eine
wertneutrale Beschreibung des Syndroms zu diesem Aspekt
klare Informationen zu liefern.

Literatur:
Bull, MJ, Down Syndrome, New England Journal of Medicine
2020, Pubmed-ID: 32521135

Hamburg, S et al., Assessing general cognitive and adaptive
abilities in adults with Down syndrome: a systematic review.
Journal of Neurodevelopmental Disorders 2019, Pubmed-ID:
31470792

Der Absatz zur Trisomie 13
auf Seite 4 enthalt einen
sachlichen Fehler: Ein sehr
kleiner Kopf ist nicht typisch
fir eine Trisomie 13, sondern
liegt nur in 7% bis 26% der
Falle vor. Wir schlagen
folgende Anderung vor:

, Typisch sind Verdnderungen
des Herzens und des Gehirns,
viele haben ...."

Siehe Uberblick zu den klinischen Merkmalen in Kepple_JW et
al., Surveillance guidelines for children with Trisomie 13, Journal
of Medical Genetics Part A 2021, Pubmed-ID: 33709620

Seite 13, Absatz zu
,Entnahme von Gewebe aus
der Plazenta”: Der Satz ,,Er
[der Schnelltest] muss aber
meist selbst bezahlt werden”
sollte gestrichen werden.

Der Satz ist sachlich falsch.

Wenn die invasive Diagnostik zur Bestatigung eines auffalligen
NIPT-Befundes durchgefiihrt wird, stellen die verschiedenen
Verfahren (Kurzzeitkultur, FISH) die hier unter dem Begriff
»Schnelltest” zusammengefasst wurden, fiir gesetzlich
Versicherte keine Selbstzahler-Leistung dar, da der Schnelltest
aufgrund des hohen Risikos einer Trisomie dann medizinisch
indiziert ist (Abrechnung tiber EBM, GOP 01793)

Seite 13:, bei dem das
Erbgut des Kindes untersucht

Auch bei der NIPT wird kindliches Erbgut untersucht. Der Satz
wird deshalb dem Laien nur verstdndlich, wenn klar wird, dass
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wird” sollte ergénzt werden
z.B. wie folgt: ,,bei dem das
Erbgut des Kindes mittels
anderer Verfahren
(Chromosomenanalyse)
untersucht wird“

hier andere Untersuchungsmethoden angewendet werden, die
eine direkte Entnahme kindlichen Materials erfordern

Seite 14: Der Satz ,,Dazu
kommt es beim Down-
Syndrom in etwa 5 von
10.000 Untersuchungen”
sollte folgendermalien
geandert werden: ,Dazu
kommt es beim Test fiir das
Down-Syndrom nur in etwa 5
von 10.000 Untersuchungen.
Wenn man alle auffalligen
Befunde dieses Verfahrens
betrachtet (etwa 15 von
10.000 Untersuchungen), ist
aber jeder Dritte von ihnen
falsch, d.h. das Ungeborene
hat gar kein Down-Syndrom
(siehe Fallbeispiel nachste
Seite)”.

Der Satz ist unseres Erachtens missverstandlich formuliert.
Viele Leserinnen und Leser werden die Zahlenangabe ,,5 von
10.000“ falschlicherweise auf das Down-Syndrom (also einen
positiven Testbefund) beziehen und daher davon ausgehen,
dass ein auffdlliger Befund nur in 5 von 10.000 Fallen falsch ist.
Um dieses ,klassische” Missverstandnis von falsch-positiv-Rate
und positivem pradiktiven Wert eines Tests zu vermeiden,
schlagen wir vor, das Ergebnis der sehr klaren Darstellung auf
Seite 15 schon auf Seite 14 in den genannten Satz einflieBen zu
lassen.

Seite 10: Der Satz ,,Mit einem
nicht invasiven Pranataltest
(NIPT) Iasst sich kindliches
Erbgut (die DNA) aus der
Plazenta (Mutterkuchen)
untersuchen” sollte unseres
Erachtens prazisiert werden:
,Mit einem nicht invasiven
Pranataltest (NIPT) lasst sich
im Blut der Schwangeren
kindliches Erbgut (die DNA)
aus der Plazenta
(Mutterkuchen)
untersuchen.”

Andernfalls kann das Verfahren leicht als invasiver Akt
milverstanden werden, bei dem Gewebe aus der Plazenta
gewonnen wird (wie bei der CVS). Entscheidend zum
Verstandnis der NIPT ist unseres Erachtens vor allem, dass die
kindliche DNA im mtterlichen Blut vorhanden und deshalb
nicht-invasiv analysierbar ist; das Ursprungsgewebe (Plazenta)
ist hier fiir den Laien eher von untergeordneter Bedeutung.

19.05.2021

Christian Netzer und Stefan Aretz (fiir die Kommission fiir
Grundpositionen und ethische Fragen der GfH).




Voraussichtliche Teilnahme an der miindlichen Anhérung am 24. Juni 2021

Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik e. V.

Teilnahmeoptionen Einladung lhre Riickmeldung zur
Teilnahme
Wir nehmen teil. Eine gesonderte Wir nehmen teil.

Einladung wird
Ihnen zugesandt

Wir kdnnen derzeit nicht sagen, Eine gesonderte Bitte klicken Sie hier und geben
ob wir an der Anhorung Einladung wird dann "Wir nehmen teil." ein
teilnehmen. Ihnen zugesandt

Wir nehmen nicht teil. Auch bei  Sie werden nicht Bitte klicken Sie hier und geben
Terminanderungen fur diese zur Anhoérung dann "Wir nehmen nicht teil."
Anhorung mochten wir nicht eingeladen. ein

teilnehmen.




Gemeinschaftspraxis fur Pranataldiagnostik & Frauenheilkunde
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PRANAT-FFM | GroBe Friedberger Str. 44-46 | 60313 Frankfurt am Main

Dr. med. Kay Hoppe
Facharzt fiir Frauenheilkunde,

spezielle Geburtshilfe und Perinatalmedizin,
DEGUM II, FMF-London

Dr. med. Kim Dahl-Hoppe
Facharztin fiir Frauenheilkunde,

spezielle Geburtshilfe und Perinatalmedizin

Monika Low-Aggermann

Facharztin fiir Frauenheilkunde

Frankfurt am Main
25. Mai 2021

An den GBA bzgl. des Beschlusses zur

Nicht-invasive Pranataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos autosomaler
Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines molekulargenetischen Tests (NIPT) fir die
Anwendung bei Schwangerschaften mit besonderen Risiken

Als niedergelassener Pranataldiagnostiker méchte ich gerne zu diesem BeschluB3 Stellung
nehmen.

Die cfDNA Bestimmung hat in der Pranataldiagnostik einen wichtigen Stellungswert. Wie
bekannt ist, kdnnen hiermit mit einer extrem hohen Aussagekraft Kinder mit einer Trisomie
21 entdeckt werden. Ebenso ist die Detektionsrate fir ein Kind mit Trisomie 13 oder 18 sehr
hoch.

Die cfDNA-Bestimmung fur Kinder mit T13, 18 und 21 als Kassenleistung anzubieten wird
aber einer guten modernen Schwangerschaftsbetreuung nicht gerecht.

Es werden der Gesellschaft immense Kosten entstehen, da diese Untersuchungen
breitflachig ohne wirkliche Indikation wahrgenommen werden wird und OHNE, dass sie die

Schwangerschaftsversorgung verbessern wird.

Eine zielgerechte Umsetzung eines NIPT’s als Kassenleistung sehe ich nicht als sinnvoll.
Weder ethisch, noch medizinisch, noch volkswirtschaftlich.

medizinisch:

GrofBe Friedberger Str. 44-46 Telefon 069 /920 38066 kontakt@praenat-ffm.de
60313 Frankfurt am Main Telefax 069/ 920 380 88 www.praenat-ffm.de
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In der Vorlage gibt es die Einschrankung - Begrindeter Einzelfall. Das ist ein Widerspruch!
Wenn ich einen begriindeten Verdacht auf eine Aneuploidie habe MUSS ich diese definitiv
abklaren. Dazu werde ich auch in Zukunft eine diagnostische Punktion brauchen.

Ein selektiver Verdacht auf Trisomie 13, 18 und 21 gibt es nicht. Das sind drei
verschiedene chromosomale Anomalien mit unterschiedlicher Ausprédgung. Und auch hier
muss bei begriindeten verdacht eine diagnostische Punktion durchgeflihrt werden.

In der Begriindung steht: Im Falle eines nicht auffalligen Testergebnisses ist eine weitere
invasive Abklarung nicht erforderlich, weil das Ergebnis mit groBer Sicherheit korrekt ist.
Diese Aussage ist FALSCH! Worauf basiert den der begriindete Verdacht? Habe ich eine
Auffélligkeit MUSS ich der Patientin eine diagnostische Punktion anbieten.

Der NIPT sucht selektiv nach drei Aneuploidien, deren Inzidenzen extrem unterschiedlich
sind. Und warum muss ich Trisomie 13, 18 und 21 abklaren, wenn ich doch nur den
Verdacht auf eine der drei Anomalien hatte?

Jede Patientin MUSS bei einer genetischen Untersuchung entsprechend dem GenDiag-
Gesetz aufgeklart werden. Dies Erlaubnis ist kein Standard bei Frauenéarzten. Wer soll die
Patientinnen aufklaren.

Keine Berucksichtigung anderer Anomalien/Erkrankungen der Feten, die ggf. viel haufiger
vorkommen.

Die Behauptung das Abortrisiko bei diagnostischen Punktion sei 1:200 oder gréBer ist
falsch! Laut aktuellen Untersuchungen ist das Abortrisiko 1:1000.

volkswirtschaftlich

Im Alltag wird dieser Test (ggf. auch als Selbstschutz vieler Arzte) breitflachig und nicht
zielgerichtet angewendet werden. Es werden immense Kosten entstehen, weil dieser Test
in die Alltagsdiagnostik Ubergehen wird.

Diagnostische Punktionen sollten sowieso nur noch bei begriindetem und nicht
statistischem Verdacht durchgefiihrt werden - keine wesentliche Reduktion der
diagnostischen Punktionen mehr. Das heit mehr oder weniger bleiben die Kosten fur
diagnostische Punktion bestehen und es werden dann zusétzlich mehrere tausende
cfDNA-Bestimmung bezahlt werden missen. (und dies hauptséchlich zur Beruhigung von
Patientinnen - ohne medizinische Sinnhaftigkeit)

ethisch.

Durch diesen Test entsteht ,,DownSyndrom-Hunting®“. Vor allem, wenn der Test schon ab
der 10. SSW angeboten wird. Somit ist eine Beratung nicht mehr méglich. Frauen werden
die Schwangerschaften abbrechen, ohne dass Sie beraten werden kénnen, welche

GrofBe Friedberger Str. 44-46 Telefon 069 /920 38066 kontakt@praenat-ffm.de
60313 Frankfurt am Main Telefax 069/ 920 380 88 www.praenat-ffm.de
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Auspragung zum Beispiel ein mdgliches Down-Syndrom hat. Die Zeit von Stellung der
NIPT-Verdachtsdiagnose 9+0 SSW bis zur kldrenden Punktion (11+0 SSW) wird flr viele
Frauen sehr belastend werden und ich postuliere, dass viele Patientin den ,bequemen
Weg“ der Fristenregelung gehen werden. Hinzu kommt, dass in der 10. SSW in der Regel
Uberhaupt kein begrindeter Verdacht gestellt werden kann. Hinzu kommt, dass bei einer
sehr frihen Testdurchfihrung die Rate der Diagnosefehler steigt und auch das Abortrisiko
durch ,frih erzwungene® diagnostische Punktion steigt.

- Ethisch ist es aus meiner Sicht auch nicht vertretbar, dass die Endverantwortung bei
spezialisierten Arzten sein wird und Honorierung aber auf alle Frauenérzte verteilt werden
soll.

Zusammenfassend bin ich der Uberzeugung, dass die cfDNA-Bestimmung ein wichtiger
Baustein in der Pranataldiagnostik ist. Diesen Test aber als Kassenleistung anzubieten wird
dazu fuhren, dass diese Untersuchung zur unselektierten genetischen Basisuntersuchung
werden wird.

Dies ist dann keine gute pranataldiagnostische Betreuung der schwangeren Patientinnen
mehr, volkswirtschaftlich sehr teuer und ethisch meines Erachtens auBerst fraglich.

Aus meiner Sicht ist es eine FALSCHE Entscheidung die cfDNA-Bestimmung als
Kassenleistung anzubieten.

Mit freundlichen GriBen
K. Hoppe

GrofBe Friedberger Str. 44-46 Telefon 069 /920 38066 kontakt@praenat-ffm.de
60313 Frankfurt am Main Telefax 069/ 920 380 88 www.praenat-ffm.de



Wortprotokoll oot esthuss

einer Anhorung zum Beschlussentwurf des
Gemeinsamen Bundesausschusses

liber Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL):
Versicherteninformation zur Nicht-invasiven
Pranataldiagnostik mittels eines molekulargenetischen
Tests (NIPT-Trisomie 13,18,21) fiir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken

Vom 24. Juni 2021

Vorsitzende: Frau Dr. Lelgemann

Beginn: 12:09 Uhr

Ende: 12:46 Uhr

Ort: Videokonferenz des Gemeinsamen Bundesausschusses

Gutenbergstrale 13, 10587 Berlin



Teilnehmer der Anh6rung
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Prof. Dr. med. Karl Oliver Kagan
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Prof. Dr. Peter Kozlowski

Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik e. V. (GfH):
Prof. Dr. med. Christian Netzer

Prof. Dr. med. Stefan Aretz

Firma lllumina:

Dr. Sven Schaffer

Birgit Schafer

Fa. NIPD Genetics:

Hari Radhakrishnan

Pd. Dr. Markus Stumm



Beginn der Anhorung: 12:09 Uhr
(Die angemeldeten Teilnehmer sind der Videokonferenz beigetreten.)

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Meine Damen und Herren, ich begriiRe Sie ganz herzlich im
Namen des Unterausschusses Methodenbewertung zu unserer miindlichen Anhérung zum
Entwurf einer Versicherteninformation zur Nicht-invasiven Pranataldiagnostik mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT-Trisomie 13,18,21) fir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken

Zunachst einige Préliminarien: Wir erzeugen von dieser miindlichen Anhoérung ein
Wortprotokoll und eine Aufzeichnung. Ich gehe davon aus, dass Sie damit einverstanden sind.
Ansonsten wiirde ich Sie bitten, jetzt Ihr Veto einzulegen. Wenn ich das nicht erhalte, gehe ich
davon aus, dass Sie einverstanden sind.

Ich werde Ihnen allen gleich Gelegenheit zu einer kurzen Stellungnahme geben. Sollten Sie
sich spater im Rahmen der Diskussion zu Wort melden wollen, wiirde ich Sie bitten, sich Gber
den Chat zu melden - dann reagiere ich darauf.

Eine weitere Vorbemerkung ist, dass Sie wissen, dass wir uns jetzt seit vielen Jahren mit
diesem Thema beschaftigen und dies jetzt im Prinzip der letzte Schritt fir den G-BA ist, um
dieses Thema abzuschlieBen. Die grundsatzliche Entscheidung haben wir ja schon vor langerer
Zeit getroffen. Wir haben damals das Inkrafttreten des Beschlusses aber an eine
Versicherteninformation gekoppelt, und deren Entwurf lag bzw. liegt Ihnen jetzt vor.

An dieser Stelle meine Aussage: Wir haben alle lhre Stellungnahmen gelesen und gewdurdigt.
Hier adressiere ich jetzt insbesondere die Gendiagnostik-Kommission. Wir haben lhre
Stellungnahmen ganz besonders aufmerksam gelesen, und Sie kénnen versichert sein, dass
wir alles tun mochten, um auch |hren Anspriichen an das Gendiagnostikgesetz und Ihrer
Forderung zu geniigen und das so umzusetzen, dass wir es dann gemeinsam abschlielRen
kénnen.

Vielleicht nur einige Vorbemerkungen: Wir haben insbesondere lhre Kommentare hinsichtlich
der Geschlechtsbestimmung sehr aufmerksam zur Kenntnis genommen. Ich kann jetzt hier
nicht sagen, was wir schon beschlossen haben, sage lhnen aber: Ja, wir haben das gesehen
und gewidrdigt und nach guten Losungen gesucht.

Und wir haben aullerdem verstanden - und das mdchte an dieser Stelle noch einmal betonen:
Das hier ist eine allgemeine Information fiir die Versicherten - ich sage jetzt bewusst
Versicherten und nenne es jetzt nicht Schwangere und Eltern, sondern Versicherte. Natirlich
bedarf es neben dieser allgemeinen Information eines Aufklarungsgesprachs tGber den Eingriff,
welches wir jetzt hiermit nicht strukturieren oder inhaltlich vorgeben. Und es bedarf einer
Beratung im Hinblick auf eine gendiagnostische Untersuchung.

Wir wollen nur klarmachen, dass wir verstanden haben, dass es mehrerer Schritte, mehrerer
Beratungen bedarf und wir dies sehr wohl zur Kenntnis genommen haben. Das ist mir einfach
wichtig, denn sonst diskutieren wir etwas, was wir im Grunde genommen glauben verstanden
zu haben und auch hoffen, schon adaquat gewiirdigt zu haben. Und das passt zu der
allgemeinen Vorbemerkung, die wir immer machen: Es ist nicht notig, dass Sie uns alles noch
einmal wiedergeben, weil ich lhnen wirklich versichern kann, dass wir alles sehr, sehr
aufmerksam nicht nur gelesen, sondern auch besprochen und gewirdigt haben. - Vielen Dank,
dass ich die Moglichkeit hatte, das noch einmal zu sagen - ganz im Sinne der jetzt folgenden
konstruktiven Diskussion.

Dann wiirden wir sofort einsteigen, und ich gebe als Erstem lhnen, Herr Prof. Kagan, fiir die
Gendiagnostik-Kommission das Wort.

Herr Prof. Dr. Kagan (GEKO): Ganz herzlichen Dank zunachst. Ich will erst einmal positiv zum
Ausdruck bringen, dass wir die Versicherteninformation in der jetzigen Version schon deutlich,



deutlich besser fanden als die vorangegangenen Versionen. Man sieht: Da ist ein groRer
Schritt in die richtige Richtung getan worden.

Und ich will auch anmerken, dass wir die zwei Flyer - den allgemeinen und den speziellen -
durchaus als positiv erachten und dass die in sich zusammen den gesamten Uberblick tGber die
Moglichkeiten der Pranatalmedizin bieten kdnnen oder sollten - als Doppelflyer.

Vielleicht - aber darauf wird Herr Kozlowski vonseiten der DEGUM eher noch eingehen - sollte
man den ersten Flyer doch noch ein bisschen allgemeiner mit den Dingen befillen, die im
Rahmen der Pranatalmedizin per se schon moglich sind.

Aber das soll jetzt nicht das Thema sein. Ich mdchte mich spezifisch flr die GEKO dullern, und
da sind uns zwei Punkte wichtig, die Sie aber bereits angesprochen haben. Zum einen zu dem
zweiten Teil auf Seite 4: Welche Beratungsangebote gibt es? Das hatten Sie ja bereits
angesprochen, aber ich mochte es noch einmal explizit hervorheben. Da werden ja die beiden
Formen - die drztliche Beratung und die psychosoziale Beratung - als solche hervorgehoben,
und hier ware uns wirklich wichtig, dass dem Vorschlag gefolgt wiirde, den wir schon
schriftlich unterbreitet haben, dass diese arztliche Beratung aufgeteilt wird in die arztliche
Aufklarung und die genetische Beratung, denn die sollten als solches auch im Sinne des
Gendiagnostikgesetzes entsprechend Raum finden und auch verschriftlicht sein. Da hatten wir
ja einen Vorschlag gemacht, wie man umformulieren kénnte. Das kdnnen wir aber gern noch
einmal gemeinsam diskutieren. Da sind eben nur die entsprechenden Vorgaben zu
bericksichtigen.

Der zweite Punkt - den haben Sie auch schon erwdhnt -, der mir auch noch einmal explizit
auferlegt worden ist, den ich auch noch einmal erwdhnen sollte, ist das Thema, das sich auf
einer der Folgeseiten befindet, namlich die Frage mit der geschlechtschromosomalen
Bestimmung: Seite 10, zweiter Absatz: ,Es gibt andere NIPTs, die zur Bestimmung des
Geschlechts dienen kdnnen oder Veranderung der Geschlechtschromosomen erkennen
lassen”. Ich empfehle, diesen Absatz zu streichen, denn hier kommen wir, wenn man das
schon so erwédhnt, durchaus mit dem Gendiagnostikgesetz in Konflikt. Es steht ja klar in § 15
des Gendiagnostikgesetzes, dass das Geschlecht als solches nicht an sich bestimmt werden
soll.

Uns ist natirlich auch klar, dass das als Beiwerk einfach auch mitlduft und als solches natiirlich
auch mitgeteilt werden kann. Aber wenn man es schon so in der Versicherteninformation
erwdhnt und explizit hervorhebt, kommen wir auch in Konflikt mit dem Gendiagnostikgesetz.
Deswegen haben wir empfohlen, diesen Absatz zu streichen, wohl wissend, dass wir wissen,
was Sie meinten, aber damit wir zumindest mit dem Gendiagnostikgesetz hier in Konformitat
stehen.

Das sind die beiden Punkte, den Rest haben wir verschriftlicht. Da so viele Anzuh6érende da
sind, wirde ich mich darauf beschranken.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Vielen Dank, Herr Prof. Kagan. Ich bin ein bisschen beruhigt,
dass es uns doch gelungen ist, Ihre beiden ganz zentralen Punkte - die habe ich ja nicht zufallig
in meiner Anmoderation adressiert - herausgefischt haben. Ganz herzlichen Dank.

Dann wirde ich in der Reihenfolge weitergehen und das Wort fiir die Deutsche Gesellschaft
fir Sozialpadiatrie und Jugendmedizin an Herrn Dr. Kretzschmar weitergeben.

Herr Dr. Kretzschmar (DGSPJ): Schénen Dank fiir die Einladung auch von uns, der Deutschen
Gesellschaft fiir Sozialpadiatrie und Jugendmedizin. Vielleicht kurz vorab fiir die Teilnehmer
dieser Runde:

Neben der Deutschen Gesellschaft fiir Kinderheilkunde und Jugendmedizin und dem
Berufsverband der Kinderdrzte ist die Deutsche Gesellschaft flr Sozialpadiatrie und
Jugendmedizin die dritte Gesellschaft unter dem Dach der Deutschen Akademie fur
Kinderheilkunde. Unser Schwerpunkt ist die Entwicklung der Kinder im Gesunden, aber auch
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im Bereich der Krankheit und ihre Verbindung sozusagen im Gemeinwesen. Das ist also unser
Schwerpunkt, und dementsprechend sind in unserer Gesellschaft die 160 multiprofessionell
arbeitenden Sozialpddiatrischen Zentren eine der wesentlichsten Saulen, die wir vertreten.

Zu unserer Anfrage: Auch wir wiirden uns positiv zu dem Flyer duBern und sind prinzipiell
damit einverstanden und haben in unserer schriftlichen Stellungnahme fiinf Anmerkungen
gemacht, wobei, wenn man die jetzt so zusammenfasst, vielleicht die eine Anmerkung
beinhaltet, was wir oder was Sie auf Seite 3 sagen: das sogenannte Recht auf Nichtwissen.

Bei dem Recht auf Nichtwissen ist flr uns immer in der alltdglichen Praxis sehr deutlich, dass
man der Familie, der Mutter natirlich auch klar sagt: Auch das Nichtwissen hat keine
Konsequenzen und sozusagen eine Entscheidung gegen die NIPT hat keine Konsequenzen im
Hinblick auf Kosten, die eventuell dann fir die Solidargemeinschaft entstehen. - Das ist der
eine Punkt.

Der zweite Punkt ist: Die Sozialpaddiatrischen Zentren sind Einrichtungen, die in Deutschland
ca. 350000 Kinder jahrlich betreuen. Hier arbeiten 1000 Kinderarzte, vorwiegend
Neuropadiater mit Psychologen und Therapeuten zusammen, ebenfalls Heil- und
Sozialpadagogen.

Auf Seite 6 des Flyers werden im dritten Absatz unter der Uberschrift ,Was bedeutet ein Kind
mit einer Trisomie fir das Familienleben?“ vorwiegend nichtmedizinische Einrichtungen
genannt. Das sind die Frihforderstellen und die Beratungsstellen.

Ein Grofteil unserer Patienten sind Patienten mit genetischen Erkrankungen und ihren
Auswirkungen auf die Entwicklung. Und die Sozialpadiatrischen Zentren werden haufig
angefragt, insbesondere jetzt auch in dieser Fragestellung: Was kommt denn auf uns als
Familie zu? Oder: Was gibt es fiir Unterstiitzungsmaoglichkeiten seitens der Gesellschaft, wenn
wir uns fir ein Kind zum Beispiel mit einem Down-Syndrom entscheiden?

Das heildt, als Ansprechpartner - haben wir gesagt - wiirden wir sozusagen ja auch als Vertreter
der krankenkassenfinanzierten Einrichtungen dort mit erscheinen wollen.

Das Gleiche gilt fuir Seite 17 des Flyers, wo gefragt wird: Was ist, wenn ein Befund auffallig ist?
Was wird der Schwangeren und der Familie empfohlen? - Dort wird empfohlen, dass man sich
an eine Selbsthilfegruppe wenden kann - als einzige Moglichkeit. Das sehen wir als relativ hohe
Hirde fur die Entscheidungsfindung, und ob immer eine Familie mit einem Kind oder
Jugendlichem mit einem Down-Syndrom dann vorhanden ist, ist fraglich. Auch dort sind die
Sozialpadiatrischen Zentren, die Uberregional organisiert sind, in einem Abstand von
ca. 50 Kilometern - also von jedem Wohnort gut erreichbar - auch eine Mdglichkeit, arztlich,
psychologisch, heilpddagogisch zu beraten.

Als Letztes wirde ich gern in die Runde geben: Auch auf Seite 17 wird gesagt, Zeitdruck gibt
es bei einer Trisomie aber nicht; es ist genug Zeit, um sich psychosozial beraten zu lassen. -
Wir geben den Hinweis, dass die Gefahr besteht, dass natirlich, wenn wir hier keine
Zeitbegrenzung haben, wir moglicherweise in Bereiche kommen, die dann einen Fetozid zur
Folge haben. Es ist ja die psychische und korperliche Gesundheit der Schwangeren - ganz
wichtig -, nicht des Kindes, und deswegen sollte man dort moglicherweise auch einen
Begrenzungszeitraum hineingeben.

Das sind kurz zusammengefasst die Topics, die wir im Vorstand der Deutschen Gesellschaft fiir
Sozialpadiatrie und Jugendmedizin zu dieser Stellungnahme gegeben haben.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Herzlichen Dank, Herr Dr. Kretzschmar, fiir die Punkte.
Insbesondere auch lhre Stellungnahme haben wir schon sehr gut gewiirdigt. Aber das waren
jetzt doch noch zwei wesentliche Erganzungen.

Dann wirde ich weitergeben an Herrn Prof. Kozlowski fiir die Deutsche Gesellschaft fir
Ultraschall in der Medizin, DEGUM.



Herr Prof. Kozloswki (DEGUM): Ganz herzlichen Dank. Ich darf mich kurz fassen und versuche,
es auf die wesentlichen Punkte einzudampfen.

Die Broschiiren haben deutlich gewonnen. Was wir aber nach wie vor sowohl im allgemeinen
Teil als auch im NIPT-Teil vermissen, ist, hinreichend deutlich zu machen, dass die drei
genannten Trisomien letztlich ja nur ein Teil aus einem grofRen Spektrum von Anomalien sind,
die eben im Ultraschall erfassbare Fehlbildungen oder andere eben nicht Uber NIPT
abgedeckte genetische Anomalien sind.

Das kommt leider auch in der revidierten Fassung zum Ausdruck, in der Grafik der 10 000
Schwangeren, in der sich halt nur die 17 Schwangeren aus der Altersgruppe 30 bis 34 Jahre
befinden. In dieser Grafik ware es - da Bilder immer mehr als tausend Worte sagen - sehr, sehr
wichtig, auch zu sehen, dass insbesondere bei jingeren Frauen der Anteil derer, die eine im
Ultraschall erfassbare Storung haben oder eine andere genetische Storung, die nur lber
molekulargenetische Untersuchungen erfassbar ist, erkennbar ware. Es kann sonst doch bei
dem einen oder anderen Leser oder der Leserin der Eindruck hangenbleiben: Wenn NIPT sagt
,Keine Trisomie liegt vor”, dann ist das quasi ein Zeugnis fiir Gesundheit.

Die Verbindung des Ultraschalls, die wir vonseiten der Fachgesellschaften eben fiir
unabdingbar halten im Zusammenhang mit einem NIPT, dass da ein differenzierter Ultraschall
vorher stattfindet, wird nicht hinreichend gewiirdigt.

Dann der Punkt: Was ist, wenn eine Untersuchung kein Ergebnis erbracht hat, was ja immerhin
- je nach Verfahren - bei zwei, drei oder gar mehr Prozent der Untersuchungen der Fall ist? Da
ist die Formulierung unseres Erachtens noch zu weich, sodass man da wirklich nachhaken
muss. Und der Hinweis darauf, dass der positive Vorhersagewert, der positiv pradiktive Wert
insbesondere bei jingeren Frauen doch deutlich geringer als 50 Prozent ist.

Der letzte Punkt: Die diagnostischen Punktionen sind sozusagen im Laufe des
Bewertungsverfahrens schon etwas weniger komplikationsbehaftet gewesen. Aber es ist
wirklich aus internationalen Studien belegbar, dass diagnostische Punktionen in Expertinnen-
und Expertenhand ein Risiko unter 1 Promille haben, und es ware sicherlich wichtig, darauf
hinzuweisen. - Das in aller Kiirze, danke.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Vielen Dank. Vielen Dank auch fir die fokussierte
Stellungnahme, Herr Prof. Kozlowski.

Dann wirde ich an die Deutsche Gesellschaft flir Humangenetik weitergeben. Da sind heute
Herr Prof. Netzer und Herr Prof. Aretz dabei. Wer von Ihnen mochte beginnen?

Herr Prof. Dr. Aretz (GfH): Die Deutsche Gesellschaft flir Humangenetik hat sich auch
eingehend mit der Versicherteninformation beschaftigt, und wir haben auch einen sehr guten
Eindruck, insbesondere von der Uberarbeiteten Version, und hatten eigentlich nur noch
wenige kleinere Vorschlage zusatzlich zu den Aspekten, die schon von der DEGUM
angesprochen worden sind. Das waren zum Teil kleinere sachliche Korrekturen, zum Beispiel,
dass der pranatale Schnelltest nicht kostenpflichtig ist fir die Ratsuchende, wenn der NIPT
auffallig ist, weil mit dem auffalligen NIPT dann eine medizinische Indikation besteht, um die
weitere Abklarung zu veranlassen. Das war ein bisschen irrefihrend in der
Versicherteninformation.

Dann hatten wir ein paar kleinere Formulierungsvorschlage, um den Text etwas verstandlicher
zu machen. Ich glaube, auf die brauche ich nicht im Detail einzugehen.

Zwei Aspekte, die uns noch wichtig erschienen, die zum Teil auch schon angesprochen
wurden, ist noch einmal die Darstellung der falsch positiven Félle. Das schien uns auch etwas
irrefiihrend, wenn man da nur auf diese 10 000 abstellt und dann angibt, dass in 5 von 10 000
Fallen letztlich ein falsch-positiver Wert erzielt wird, weil fir die Schwangere ja entscheidend
ist: Wie hoch ist der Anteil unter denen, die ein auffalliges Ergebnis haben? Wie hoch ist da
der Anteil der Falsch-positiven? Das ist eben ein Drittel der Falle. Das ist ja in der Grafik auch



sehr schon dargestellt, nur im Text ist das nicht so abgebildet worden. Daher war unser
Vorschlag, dass man das - vielleicht auch durch eine entsprechende Formulierung - noch
aufnimmt, damit das direkt klar ist: Der Wert ist insgesamt natirlich sehr niedrig, aber im
auffalligen Ergebnis ist eben doch ein Drittel der Falle falsch-positiv.

Ein Aspekt, der uns auch noch wichtig erschien, ist die Beschreibung der Trisomie 21. Da ware
es aus unserer Sicht fur die Schwangere oder das Paar wichtig, auch noch einmal darauf
hinzuweisen, dass in der Regel beim Down-Syndrom eine geistige Behinderung besteht. Auch
wenn es in einem Teil der Falle eine milde geistige Behinderung ist, ist es doch eine geistige
Behinderung. Bei fast allen Patienten bewegt sich der IQ ja unterhalb der Lernschwache, liegt
also unter 70. Wir dachten, im Sinne einer wertneutralen Darstellung ist das sicher eine
wichtige Information fiir die Schwangeren, denn in der Regel ist ja auch die geistige
Beeintrachtigung der Grund, warum Uberhaupt eine NIPT in Anspruch genommen wird. Da
hatten wir einen entsprechenden Formulierungsvorschlag gemacht. - Das waren unsere
wesentlichen Punkte.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Vielen Dank. - Ich wiirde dann noch Herrn Netzer die Chance
geben, zu ergédnzen.

Prof. Dr. Netzer (GfH): Ich kann Sie beruhigen: Wir geben keine doppelte Stellungnahme ab.
Das waren genau die Punkte, die ich auch angesprochen hatte.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Gut. Ich bin aber noch gar nicht beunruhigt. Ganz herzlichen
Dank. - Dann wiirde ich weitergeben entweder an Herrn Dr. Schaffer oder Frau Schafer fur die
Firma Illlumina.

Frau Schafer (Firma Illumina): Auch wir begriBen den vorgelegten Entwurf der
Patienteninformation, da dieser unserer Meinung nach den Anspriichen, die an
Informationsmaterialien, die an neue Leistungen in G-BA-Richtlinien gestellt werden, mehr als
gerecht wird.

Insbesondere spiegelt sich der Aufwand, den das IQWiG fir die Erstellung dieser
Patienteninformation betrieben hat, wie die sehr umfangreiche Nutzertestung, im
vorliegenden Entwurf wider, ebenso die Inhalte aus der IQWiG-Anhorung, die Ende August
des letzten Jahres stattgefunden hat. Auch diese haben, finde ich, umfangreich Eingang
gefunden.

Zudem mochten wir noch einmal in Ergédnzung zu den Fachgesellschaften betonen, dass auch
wir die Einbeziehung des NIPT in die Mutterschaftsrichtlinie nur als Erganzung zu einer
besseren Versorgung von Schwangeren verstanden wissen mochten, denn insbesondere geht
es ja darum, dass durch den NIPT invasive Eingriffe, sprich Amniozentese oder
Chorionzottenbiopsie, minimiert werden.

Der NIPT ist ausdricklich kein diagnostischer Test. Beim negativen Testergebnis kann auf eine
invasive MaRnahme verzichtet werden. Nur bei einem positiven Ergebnis, bei vorliegender
Auffalligkeit auf Trisomie 21, 18 oder 13 bedarf es immer der Abklarung durch eine invasive
Malnahme.

Der NIPT ist ausdriicklich auch nicht darauf ausgelegt, andere bestehende
Vorsorgeuntersuchungen zu ersetzen, zum Beispiel den Ultraschall, sondern es ist ein
ergidnzender Baustein im Zusammenspiel der bestehenden Vorsorgeuntersuchungen und als
solcher als Ergdnzung zu betrachten.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Vielen Dank, Frau Schafer. Wir geben das ans IQWiG weiter,
aber es ist ja auch zugeschaltet. - Herr Dr. Schaffer, mochten Sie erganzen oder ist aus lhrer
Sicht alles gesagt? - Ich kann Sie nicht héren. Kénnten Sie nicken, wenn meine Vermutung,
dass alles gesagt ist, zutrifft? - Okay, alles klar.

Dann wiirde ich weitergeben an die Firma NIPD Genetics. Wer von lhnen mdchte sprechen?



Herr Dr. Stumm (Firma NIPD Genetics): Das muss ich GUbernehmen, weil der Kollege kein
Deutsch spricht.

Ich bin auch in Vertretung fiir die Firma Medicover Genetics da, da wir diese NIPT-Kits
benutzen, und vonseiten der Testanbieter, wiirde ich sagen, war das alles in Ordnung.

Ich hatte hauptsdchlich Probleme mit ein paar Formulierungen, die etwas unscharf waren,
wenn man in Richtung Pranataldiagnostik schaut, denn wir betrachten natirlich auch die
andere Seite der Medaille, ndmlich die Follow-up-Tests, die Amniozentesen, die invasive
Diagnostik. Da gab es aus meiner Sicht schon noch ein paar Unstimmigkeiten, was auch die
Kollegen von der GfH angesprochen haben.

Was mich aber maligeblich gestort hat, ist, dass am Anfang der Broschiiren auch bei der
zellfreien DNA wieder von kindlicher oder fetaler DNA gesprochen wurde, und das ist eben
ein Punkt: Wir versuchen ja schon seit Jahren genau darauf hinzuarbeiten, dass diese
Erwartungshaltung nicht existiert. Das ist einfach keine kindliche DNA. Es ist immer DNA, die
aus den Throphoblasten und maRgeblich aus den Zytoblasten, also aus der Plazenta stammt.
Daher kommt ja auch die hohe Falsch-positivrate, die der Kollege von der GfH angesprochen
hatte. Die ist nach unseren eigenen Daten nicht ganz so hoch, wenn man sich im Follow-up
die ganzen Sachen ansieht, sondern liegt eher bei 20 Prozent, wenn man nur die
Chromosomen 13, 18 und 21 berlicksichtigt. Von daher ist das wirklich eine Information, die
so nicht an die Schwangeren gegeben werden sollte. Denn das versuchen wir auch im Rahmen
der Beratung immer genau zu vermeiden und klar darauf hinzuweisen, dass es eben
plazentare DNA ist und es daraus auch ein Risiko fiir falsch-positive Befunde, die auf Plazenta-
begrenzte Mosaike zurlickzufuhren sind, gibt. Deswegen wirde ich das nie in diesem Rahmen
in so einer Broschiire erwahnen.

Genauso ging es weiter, wenn es in Richtung Pranataldiagnostik ging: Da war auch eine
Formulierung enthalten, die ich etwas kritisch gesehen habe. Da stand etwas Ahnliches wie,
dass, wenn ein auffalliger NIPT vorliegt, wenn ein auffalliger Ultraschall vorliegt, das dann
gegebenenfalls darauf abzielen konnte, ein NIPT zu machen. - Auch da miisste man etwas
anders formulieren, denn das ist eine Vorgehensweise, die wir nicht unterstiitzen wirden.
Wenn wir wirklich einen auffalligen Ultraschall haben, dann ist nach wie vor direkt die invasive
Diagnostik die Methode der Wahl und nicht ein NIPT, denn das verzogert das Ganze doch ganz
erheblich. Darum ging es mir maligeblich: dass diese Verbindung in Richtung
Pranataldiagnostik und die klare Formulierung, dass wir hier plazentare DNA analysieren und
keine kindliche DNA, einfach klar daraus hervorgehen muss. Denn dariiber argumentieren wir
auch wieder und erklaren die Unsicherheiten des Tests. Deshalb ist es ja auch maRgeblich nur
ein Test und keine Diagnostik.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Herzlichen Dank. Herzlichen Dank auch fiir die prazise
Stellungnahme und die Fokussierung.

Wenn es seitens unserer Gaste im Moment keine weiteren Anmerkungen gibt, wiirde ich jetzt
die Runde fir Fragen aus dem Kreis der Mitglieder des Unterausschusses eréffnen. Gibt es
Fragen? - Die Patientenvertretung bitte.

PatV: Ich mochte insbesondere eine Frage an Herrn Prof. Kagan und Prof. Kozlowski richten,
denn sie haben auf die Broschiiren Bezug genommen.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Die Verbindung ist so schlecht, dass wir Sie nicht horen
konnen. Vielleicht kann die Stabsstelle der Patientenvertretung fiir Sie ibernehmen?

PatV: Ich versuche das Video zu stoppen. Horen Sie mich jetzt besser?

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Ja, wir kdnnen Sie jetzt gut horen. Es funktioniert irgendwie
nicht. [An die Stabsstelle der PatV gerichtet]: vielleicht wissen Sie, was die themenspezifische
PatV fragen wollte?



PatV : Ich ahne es, ja. Vielleicht versuche ich es noch einmal. Sie begann ja damit, dass es um
zwei Fragen gehe. Uns ist nicht ganz klar, ob Ihnen klargeworden ist, dass es einen Dissens in
den Vorlagen gibt, dass ndamlich die Patientenvertretung - -

PatV: Ich probiere es noch einmal. Meine Frage richtet sich an Herrn Prof. Kagan und Prof.
Kozlowski, die beide explizit auf den Doppelflyer Bezug genommen haben. Ich glaube auch,
der Vertreter der Firma NIPD Genetics hat empfohlen, dass es zwei Flyer sein sollen. Es ist aber
so, dass - -

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: [an die themenspezifische PatV gerichtet]: es hat keinen
Sinn, wir kdnnen Sie nicht verstehen. Ich wiirde einmal davon ausgehen, dass die Vertreterin
der Stabsstelle ungeféhr weil, was Sie fragen wollten, und wiirde ihr deswegen jetzt das Wort
geben.

PatV: Ich denke, es geht darum, dass es einen Dissens gibt. Die Patientenvertretung hat sich
dafir ausgesprochen, beide Informationsbroschiiren - einmal die spezifische zur NIPT und
andererseits die allgemeine Versicherteninformation zur Pranataldiagnostik - Teil der
Richtlinie werden zu lassen. Es ist nicht klar herausgekommen, ob Sie das auch beflirworten.
Wir vermuten es. Vielleicht kdnnten Sie dazu noch einmal aus Sicht der GEKO sagen, ob Sie
das auch befurworten wiirden, weil das in Ihren Stellungnahmen nicht klar zu lesen war.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Ich kann das noch einmal erganzen: Die Patientenvertretung
ist dafiir, beide Broschiiren aufzunehmen. Die anderen Gruppen sind dafiir, nur die spezifische
Information Gber den NIPT-Test aufzunehmen. - Die Frage richtete sich zum Beispiel an die
GEKO.

Herr Prof. Dr. Kagan (GEKO): Von unserer Seite her kénnen wir eigentlich die zwei Flyer nur
begriilen. Zumindest inhaltlich sind sie komplementar und ergdanzen einander.

Natdrlich kann man es auch in einem Flyer umsetzen, wobei dann versucht werden sollte, den
Gehalt des ersten Flyers in den zweiten umzusetzen, und dann wird das Ganze sicherlich ein
durchaus groRer Flyer.

Wir wiirden es durchaus begriiRen, wenn die Informationen, die sich im ersten und zweiten
Flyer befinden, den Patienten ausgehandigt wiirden, unter der Voraussetzung - was wir ja
auch schon verschriftlicht haben, das ist auch von der DEGUM verschriftlicht worden -, dass
das Gesamtbild moglicher Komplikationen und Fehlbildungen besser beleuchtet ist und nicht
der Fokus zu sehr auf die Trisomie 21, 18, 13 gelegt wird.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Vielen Dank. Also die Méglichkeit, dass wir jetzt aus beiden
noch mal einen machen, wiirde ich jetzt, auch wenn mir das nicht zusteht, ausschlieBen
wollen, denn dann mussten wir ja wieder von vorn anfangen. Von daher geht es entweder um
zwei oder einen, aber nicht darum, dass wir beide noch fusionieren. - Gut. Dann ging die Frage
noch an die Deutsche Gesellschaft fiir Ultraschall in der Medizin, an Herrn Prof. Kozlowski.

Herr Prof. Kozloswki (DEGUM): Ich kann mich Oliver Kagan da nur vollinhaltlich anschliefRen.
Keine neuen Gesichtspunkte.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: [an die themenspezifische PatV gerichtet]: Vielen Dank. -
Frage ausreichend beantwortet?

PatV (Frau Teupen): Ja. Wenn sich sonst keiner mehr melden mochte, erst einmal vielen Dank.

Vorsitzende Frau Dr. Lelgemann: Gut. - Gibt es weitere Fragen aus dem Kreis des
Unterausschusses? - Ohne jemandem das Wort abschneiden zu wollen - das ist wirklich nicht
mein Interesse -: Das sehe ich jetzt nicht, sodass ich mich bei lhnen ganz herzlich sowohl fiir
Ihre umfangreichen Stellungnahmen, die Sie uns eingereicht haben, als auch fiir diesen
konstruktiven Austausch bedanke. Wiinschen Sie uns ein gllickliches Handchen beim
Abschluss dieses Verfahrens, den wir alle herbeisehnen, wie Sie sich vorstellen kdnnen.

Einen schdonen Tag noch und herzlichen Dank! - Schluss der Anhérung: 12:46 Uhr
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2. Stellungnahmeberechtigte Organisationen
2.1 Allgemeine Positionierungen und Hinweise

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der spezifischen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

1. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 7 ist die Aussage zu Trisomie 13 (Patdu-Syn- | Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja

drom) , Typisch ist ein sehr kleiner Kopf“ bedarf einer fachlichen Uber- | Seite 5 (“Was sind Trisomien®).
arbeitung.

Begriindung: Kinder mit Trisomie 13 haben in der Regel ein normales | pje Stellungnahme wird begriiRt
Geburtsgewicht und einen normalen Kopfumfang (nur ca. 10% werden | ynd umgesetzt. Siehe auch Ifd. Nr.
mit einer Mikrozephalie geboren). 67.

2. GEKO Stellungnahme: Auf Seite 7 wird empfohlen, anstelle ,,Auch die Art Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein

der Trisomie spielt eine Rolle.” wie folgt zu schreiben: ,, Dabei gibt es Seite 6 (,Was bedeutet ein Kind mit

Unterschiede bei Trisomie 13, 18 und 21.“ einer Trisomie fir das Familienle-

Begriindung: Die GEKO empfiehlt die Umformulierung mit dem Ziel, die ben?”).

Aussage des Satzes eindeutiger und verstandlicher zu machen. Die Formulierungen und Abbildun-
gen sind das Ergebnis einer aufwen-
digen und systematischen Entwick-
lung der Materialien im IQWiG, ein-
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folgt zu erganzen: ,,Wann wird der NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21
von den Krankenkassen Gbernommen?“ (Stellungnahme 4a) sowie

den Absatz ,,Ein Hinweis auf Trisomie...“ unter dem ersten Spiegel-
strich einzufiigen. Zudem wird vorgeschlagen, diesen Absatz auf ,,Ein
Hinweis auf eine Trisomie kann sich zum Beispiel durch die normalen
Vorsorgeuntersuchungen oder das sogenannte Ersttrimester-Scree-
ning (ETS) ergeben” zu verkiirzen (Stellungnahme 4b).

hen sich auf Seite 11 (,,Wann wird
der NIPT von den Krankenkassen
ibernommen?“).

Zu 4a: s. Lfd Nr. 2;
Zu 4b: Aufgrund der Versorgungs-

realitat ist die Erwdahnung des ETS
sinnvoll

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der spezifischen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)
schliefRlich einer Nutzerlnnentes-
tung. Nach Abwagung dieses Sach-
verhaltes und des vorgelegten Ar-
gumentes hélt der G-BA deshalb an
der bestehenden Formulierung fest

3. | GEKO Stellungnahme: In der Tabelle auf Seite 8 und dem zugehoérigen Bei- Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein

spiel (Abbildung) sollte einheitlich die Bezeichnung , Trisomie 21“ ver- | Seite 7 (,Wie haufig sind Triso-
wendet werden. mien?, die Tabelle”).
Begriindung: Bei vergleichenden Auflistungen der Trisomien in Tabel- | s. Lfd Nr. 2
len und Abbildungen sollten diese als solche (Trisomie 21 anstatt Down
Syndrom) benannt werden.
4. | GEKO Stellungnahme: Es wird vorgeschlagen, die Uberschrift auf Seite 9 wie | Die Stellungnahme 4a und 4b bezie- | nein




Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

zum Beispiel das Geschlecht oder Veranderungen der Geschlechts-
chromosomen erkennen. Diese Tests werden nicht von den Kranken-
kassen Gbernommen.” sollte gestrichen werden.

Begriindung: Die GEKO empfiehlt die Streichung des Absatzes, da der
NIPT, der das Geschlecht oder die Veranderungen der Geschlechtschro-
mosomen erkennt, nicht Teil der Mutterschafts-Richtlinien ist und nicht
von den Krankenkassen tibernommen wird. Um die Schwangere nicht
zu verwirren, sollten sich die Ausfiihrungen in der Versicherteninfor-
mation auf Trisomie 13, 18 und 21 beschranken.

Seite 11 (,,Wann wird der NIPT von
den Krankenkassen (bernom-
men?*).

Die Stellungnahme wird begrif3t
und teilweise umgesetzt mit der

Streichung des Textes:

,Es gibt andere NIPT, die zum Bei-
spiel Veranderungen der Ge-
schlechtschromosomen erkennen.
Diese Tests werden nicht von den
Krankenkassen (ibernommen.”

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der spezifischen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

Begriindung: Die GEKO empfiehlt neben der prazisierenden Erganzung
in der Uberschrift auch eine Verkiirzung des Textes. Aus Sicht der GEKO
sind die detaillierten Ausfiihrungen zum ETS nicht notwendig, da das
ETS nicht die einzige Untersuchung ist, aus der sich ein Hinweis auf eine
Trisomie ergeben kann und es zudem nicht von den Krankenkassen
Ubernommen wird.
5. | GEKO Stellungnahme: Der 2. Absatz auf Seite 10 ,Es gibt andere NIPT, die Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja




Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der spezifischen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

6. | GEKO Stellungnahme: Es wird vorgeschlagen die Uberschrift auf Seite 10 Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein

wie folgt zu ergdnzen: ,Was bedeutet das Ergebnis des NIPT auf Triso- | Seite 12 (,,Was bedeutet das Ergeb-
mie 13, 18 und 21?“ und entsprechend den zweiten Satz unter der nis des NIPT?“).
Uberschrift ,Der Test ist unauffallig” wie folgt zu dndern: ,Esist sehr | ¢ [fd Nr. 2
unwahrscheinlich, dass das Ungeborene eine dieser Trisomien hat.”
sowie erganzend daran einzufiigen: ,Dies ist aber nicht mit einer Ga-
rantie auf ein gesundes Kind gleichzusetzen".
Begriindung: Die vorgeschlagenen Umformulierungen sollen zu mehr
Klarheit und Prazision fuhren. Intern
Mit der empfohlenen Ergdanzung mdéchte die GEKO verdeutlichen, dass
sowohl ein unauffalliger NIPT auf Trisomie 13, 18, 21 als auch weitere
negative Untersuchungsergebnisse keine Garantie auf ein gesundes
Kind sind.
7. | GEKO Stellungnahme: Es wird angeregt, auf Seite 10 unter der Uberschrift Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein

,Der Test ist auffallig” den Satz ,So ist es moglich, dass nur in einem
Teil der Zellen der Plazenta eine Trisomie vorliegt.” zu streichen.

Begriindung: Der Satz ist fiir viele Schwangere nicht verstandlich. Viel-
mehr handelt es sich hierbei um eine Information fiir die Arztinnen und
Arzte.

Seite 13 (,,Wie wird ein auffilliges
NIPT-Ergebnis abgeklart?“).

s. Lfd Nr. 2




Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

und Amniozentese auf Seite 10 bedarf es einer fachlichen Uberarbei-
tung. Wir verweisen auf die Expertise der Fachgesellschaften.

Bei der Chorionzottenbiospie wird in der Regel eine Kurz- und eine
Langzeitkultur angelegt. Die Kurzzeitkultur ist nach etwa 2 Tagen fer-
tig, die Langzeitkultur nach etwa 2 Wochen. Die Anlage der Kurz- und
eine Langzeitkultur stellt keine Selbstzahlerleistung dar.

Begriindung: Bei der Fruchtwasseruntersuchung ist ein Ergebnis nach
2 Wochen zu erwarten. Der erwahnte Schnelltest wird im Rahmen der
Fruchtwasseranalyse angewendet (PCR oder FISH) und ist eine Selbst-
zahlerleistung.

Seite 13 (,,Was bedeutet das Ergeb-
nis des NIPT?“).

Die Stellungnahme wird begriiRt
und umgesetzt:

- Entnahme von Gewebe aus der
Plazenta  (Chorionzottenbiopsie):
[...] Ein vorlaufiger Befund liegt nach
etwa zwei Tagen vor, das endgliltige
Ergebnis nach zwei bis drei Wo-
chen.

- Entnahme von Fruchtwasser (Am-
niozentese): [..] Es gibt einen
Schnelltest, der nach ein bis zwei
Tagen ein Ergebnis liefert. Er muss
aber meist selbst bezahlt werden.”

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der spezifischen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- | ja/nein
fahren gegeben wurde)

8. | GEKO Stellungnahme: Hinsichtlich der Darstellung der Chorionzottenbiopsie | pje Stellungnahme bezieht sich auf | Ja




Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

und im Schwangerschaftskonfliktgesetz ist beschrieben, welche
Rechte auf Aufklarung und Beratung Sie haben.” der Verweis auf die
Seite der Gendiagnostik-Kommission (www.rki.de/geko) sowie die des
Schwangerschaftskonfliktgesetzes angeregt.

Seite 18 (,, Weitere Informationen®).
s. Lfd Nr. 2

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der spezifischen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

9. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 11 ,Bei den allermeisten Frauen ist der NIPT | pje Stellungnahme bezieht sich auf | nein

unauffallig.”: ,,Frauen” sollte konsistent mit ,Schwangere” ersetzt Seite 14 (,Wie zuverlissig ist ein
werden. NIPT?“).
Begriindung: Die GEKO empfiehlt, konsequent "Schwangere" zu nut-
zen, da diese Formulierung klarer und sachlich zutreffender ist.
s. Lfd Nr. 2
10. | GEKO Stellungnahme: Es wird vorgeschlagen, auf Seite 11 nach dem Satz Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
»Es kann auch ein falscher Verdachtsbefund sein.” folgenden Satz an- | gejte 14 (,Wie zuverlissig ist ein
zufiigen: ,Hier kann eine weiterfiihrende Ultraschalluntersuchung NIPT?).
hiIfreich'sein.” ) . . s Lfd Nr. 2
Feten mit Chromosomenstdrungen haben in der Regel Fehlbildungen.
Das gilt allen voran fir die Trisomie 18 und 13 aber auch in unterge-
ordnetem Mal3e fiir die Trisomie 21. Bei einem auffalligen NIPT und
fehlenden sonographischen Merkmalen sinkt das Risiko fiir die ent-
sprechende Chromosomenstorung wieder.
11. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 12 wird nach dem Satz ,,Im Gendiagnostik- Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein




Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Ren. Das IQWIiG hat fachliche Anregungen aus seinem Stellungnahme-
verfahren aufgegriffen und Schwéachen des Ursprungsentwurfs umfas-
send beseitigt.

Begriindung: Wir weisen darauf hin, dass die Versicherteninformation
eine moglichst allgemeinverstindliche Ubersetzung der bereits be-

nis genommen.

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der spezifischen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

Begriindung: Ziel dieser Anregung ist es, interessierten Schwangeren | Die ausgewadhlten Links beziehen

einen schnellen und einfachen Zugang zu weiterfiihrenden Informati- | sich auf weiterfiihrende, allgemein-

onen in direktem Zusammenhang mit einer vorgeburtlichen geneti- verstandliche  Informationsange-

schen Untersuchung nach GenDG zu ermdoglichen. bote die dann ihrerseits Verweise
auf gesetzliche Regelungen und In-
stitutionen enthalten.

12. | GEKO Stellungnahme: Es wird angeregt, die Ubersichtstabelle auf Seite 13 Die Stellungnahme bezieht sich auf | Zu  12a: ja

kongruent in die allgemeine Versicherteninformation zu vorgeburtli- | sejte 19 (,Uberblick: Vorgeburtliche | (PatV)
Ichen Uﬂtersgdchuhgin 2 uk;er?lehmer;; Tex;czundéAk?blll\ld.ur:lg.sdars.tel- Untersuchungen®). 24 12b: nein
ur_\.g sollten identisch sein ( te un.gna .me g). el. ” |9 t mvasnfler 7ul2a: PatV befiirwortet Umset-
Pranataltest (NIPT): Kann einen Hinweis auf eine Trisomie geben. . . .
i ) N zung in allgemeiner Versicherten-
sollte fur den hier dargestellten Test erganzt werden ,13, 18, oder info
21“. (Stellungnahme 12b)
.. ™ . s Zu 12b:s. Lfd Nr. 2
Begriindung: Die Anregungen dienen der Kongruenz und Prazision.
13. | lllumina Stellungnahme: Aus unserer Sicht ist der Entwurf insgesamt zu begri- | pie Stellungnahme wird zur Kennt-




Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Ren. Das IQWIiG hat fachliche Anregungen aus seinem Stellungnahme-
verfahren aufgegriffen und Schwachen des Ursprungsentwurfs umfas-
send beseitigt.

Begriindung: Wir weisen darauf hin, dass die Versicherteninformation
eine moglichst allgemeinverstindliche Ubersetzung der bereits be-
schlossenen und vom Bundesministerium fiir Gesundheit nicht bean-
standeten Richtlinie des G-BA sein muss. Abweichungen inhaltlicher
Art, insbesondere zum Leistungsanspruch der versicherten Frau, kon-
nen nicht Gegenstand der Versicherteninformation sein. Diese rechtli-
che Notwendigkeit setzt der vorliegende Entwurf korrekt und verstand-
lich um. Im Laufe des sorgfaltigen und umfangreichen Verfahrens beim

nis genommen.

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der spezifischen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

schlossenen und vom Bundesministerium fiir Gesundheit nicht bean-
standeten Richtlinie des G-BA sein muss. Abweichungen inhaltlicher
Art, insbesondere zum Leistungsanspruch der versicherten Frau, kon-
nen nicht Gegenstand der Versicherteninformation sein. Diese rechtli-
che Notwendigkeit setzt der vorliegende Entwurf korrekt und verstand-
lich um. Im Laufe des sorgfaltigen und umfangreichen Verfahrens beim
IQWiG inklusive einer ausfuhrlichen Beteiligungsmoglichkeit der inte-
ressierten Kreise ist es zu deutlichen Verbesserungen der Prazision,
aber auch der zielgruppengerechten Darstellung gekommen.
14. | VDGH Stellungnahme: Aus unserer Sicht ist der Entwurf insgesamt zu begri- | pie Stellungnahme wird zur Kennt-

10




Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der spezifischen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

IQWiG inklusive einer ausfuhrlichen Beteiligungsmoglichkeit der inte-
ressierten Kreise ist es zu deutlichen Verbesserungen der Prazision,
aber auch der zielgruppengerechten Darstellung gekommen.
15. | BAK Stellungnahme: Die Bundesarztekammer dankt fiir die Gelegenheit zur | pje Stellungnahme wird zur Kennt-
Stellungnahme. Wir haben zum Beschlussentwurf keine Anderungshin- | pnis genommen.
weise.

Intern

11



Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

2.2 Anlage 8: Spezifischer Teil - Der nicht invasive Pranataltest (NIPT) auf Trisomie 13,18 und 21
Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
16. | GEKO Stellungnahmen: Nach dem Satz ,,Der NIPT gehort nicht zu den allge- | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
mein empfohlenen Vorsorgeuntersuchungen in der Schwangerschaft.” | Seite 2 (,Liebe Leserinnen und Le-
auf Seite 5 sollte folgender Hinweis eingefligt werden: ,Vielmehr han- | ser”).
delt es sich um eine vorgeburtliche genetische Untersuchung.”
Begriindung: In der Versicherteninformation fehlt die wichtige und | pyrch einen Einschub an dieser
notwendige Klarstellung, dass es sich bei dem NIPT auf Trisomie 13, 18 | ste|le geht der Hinweis auf den
und 21 um eine vorgeburtliche genetische Untersuchung handelt. nicht allgemein empfohlenen Cha-
rakter verloren und der Einleitungs-
text wirde Uberfrachtet.
17. | GEKO Stellungnahme: Die Formulierung im 3. Absatz auf Seite 5 ,Wichtig ist: | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
Falls der Test fiir Sie infrage kommt, muss lhre Arztin oder Ihr Arzt Sie | Seite 2 (,Liebe Leserinnen und Le-
vorher ausfihrlich aufklaren” sollte mit ,,und eine genetische Beratung | ser”).
anbieten” erganzt werden.
Begriindung: Vor vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen ist die | pje Stellungnahme wird zur Kennt-
Schwangere gemdR § 15 Abs. 3 GenDG genetisch zu beraten. Somit be- | nis genommen; der vorgelegte As-
steht ein gesetzlicher Anspruch auf ein genetisches Beratungsangebot | nekt wird in Abschnitt 3 auf der 2.
an die Schwangere. Seite der spez. Versicherteninfor-
mation bericksichtigt.

12
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- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

,Welche Beratungsangebote gibt es?” enthalt Aussagen zur arztlichen
Aufklarungsqualifikation, die nicht den Regelungen des GenDG ent-
sprechen. Die GEKO schlagt daher folgende Formulierung vor:

,Welche Aufklarungs- und Beratungsangebote gibt es?

Die drztliche Aufkldrung: Arztinnen und Arzte sind verpflichtet, Giber die
Ziele, die Aussagekraft und die moglichen Folgen einer genetischen Un-
tersuchung aufzuklaren. Im Rahmen der Aufklarung wird auch dariber
informiert, ob die Untersuchung die Versorgung lhres ungeborenen
Kindes verbessern kann.

Die genetische Beratung: Neben der arztlichen Aufklarung wird lhnen
bei dem NIPT eine genetische Beratung vor Durchfiihrung der geneti-
schen Untersuchung und nach Vorliegen des Untersuchungsergebnis-
ses angeboten. Genetische Beratungen diirfen nur Arztinnen und Arzte
selbst durchfiihren, wenn sie dafiir qualifiziert sind.

Qualifizierte Arztinnen und Arzte kénnen z.B. Ihre Frauenéarztin oder |hr
Frauenarzt sein, aber auch Arztinnen und Arzte in Praxen fiir Prinatal-
diagnostik und humangenetischen Einrichtungen. Sie kdnnen sich auch
jederzeit eine zweite arztliche Meinung einholen.

Die psychosoziale Beratung: ...“

Seite 4 (,Welche Beratungsange-
bote gibt es?“).

Anderung Uberschrift zu:

»Welche Aufklarung und Beratung
gibt es?”

Anderung Text zu:

Die arztliche Aufklarung und Bera-
tung: Arztinnen und Arzte sind ver-
pflichtet, tGber die Ziele, die Aussa-
gekraft und die moglichen Folgen
einer Untersuchung aufzuklaren
und zu beraten. Wenn es um gene-
tische Untersuchungen geht, dir-
fen nur Arztinnen und Arzte die Be-
ratung Gbernehmen, die dafiir eine
Berechtigung erworben haben.

Der G-BA weist an dieser Stelle da-

rauf hin, dass fiir die Versicherten
Aufklarungs- und Beratungserfor-

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
18. | GEKO Stellungnahme: Der 1. Absatz auf Seite 6 unter der Uberschrift Die Stellungnahme bezieht sich auf | Ja

13
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- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

(Hinweis: die genannten Seitenzahlen
beziehen sich auf die gelayoutete Ver-
sion der spezifischen Versicherteninfor-
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)

Anderung
Beschluss-
entwurf
ja/nein

Begriindung: GemaR § 15 Abs. 3 GenDG ist die Schwangere vor vorge-
burtlichen genetischen Untersuchungen und nach Vorliegen des Unter-
suchungsergebnisses genetisch zu beraten. Daher sollte der Schwange-
ren deutlich gemacht werden, dass neben der arztlichen Aufklarung
eine genetische Beratung in Anspruch genommen werden kann. Auf-
klarung und genetische Beratung sollten nicht als arztliche Beratung
verkiirzt und im Sinne der Klarheit separat benannt werden.

Anders als flir die fachgebundene genetische Beratung ist gemald § 7
GenDG fir die Aufklarung bei diagnostischen genetischen Untersu-
chungen keine spezielle Qualifikation tber die arztliche Approbation
hinaus erforderlich.

Zudem missen Beratungskompetenz und Untersuchungs- kompetenz
nicht zwangslaufig in einer Hand liegen. D.h. die genetische Beratung
kann auch durch eine andere, dafiir qualifizierte arztliche Person vor-
genommen werden, wenn die fiir die genetische Untersuchung verant-
wortliche arztliche Person diese Beratungs- qualifikation nicht innehat.

derlichkeiten bestehen. MaRgeb-
lich ist aus Sicht des G-BA dabei die
grundsatzliche Information liber die
Aufklarung und Beratung . Hinge-
gen ist es nicht das Ziel des Textes,
in der Versicherteninformation alle
rechtlichen Voraussetzungen, An-
forderungen und Pflichten der Leis-
tungserbringer detailliert darzustel-
len, die sich fiir die Aufklarung nach
§ 9 GenDG, die genetische Beratung
nach §§ 10 und 15 GenDG und die
psychosoziale Beratung ergeben.

Der G-BA greift die Stellungnahme
der GEKO auf und erganzt den Text
um fir die Versicherten maligebli-
che klarstellende Formulierungen
zur Aufklarung und Beratung.

14
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- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

schrift ,Was ist ein nicht invasiver Pranataltest (NIPT)?“ wie folgt klar-
stellend erganzt werden: ,,Es ist moglich, vorher zu vereinbaren, sich
nur bestimmte Ergebnisse eines NIPT mitteilen zu lassen: zum Beispiel
nur das Ergebnis zu den Trisomien 13 und 18, aber nicht zum Down-
Syndrom.”

Begriindung: GemalR § 9 Abs. 2 Nr. 5 GenDG umfasst die Aufklarung
insbesondere [...] das Recht der betroffenen Person auf Nichtwissen
einschlielRlich des Rechts, das Untersuchungsergebnis oder Teile davon

Seite 10 (,,Was ist ein nicht invasiver
Pranataltest (NIPT)?“).

Die Stellungnahme wird begriRt
und nach Anpassung umgesetzt:

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
19. | GEKO Stellungnahme: Der 1. Satz des 3. Absatzes auf Seite 6 sollte wie folgt | Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja
ergianzt werden: ,Arztinnen und Arzte sind vor genetischen Untersu- | Seite 4 (,Welche Beratungsange-
chungen und nach einem auffalligen Befund verpflichtet, auf den An- | bote gibt es?“).
spruch einer genetischen und einer psychosozialen Beratung hinzuwei-
sen.” Die Stellungnahme wird begriiRt
Begriindung: GemdR § 15 Abs. 3 GenDG ist die Schwangere vor vorge- | ynd nach Anpassung umgesetzt:
burtlichen genetischen Untersuchungen und nach Vorliegen des Unter- _Arztinnen und Arzte sind vor gene-
suchungsergebnisses genetisch zu beraten. tischen Untersuchungen und nach
einem auffalligen Befund verpflich-
tet, auf den Anspruch einer geneti-
schen und psychosozialen Beratung
hinzuweisen.”
20. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 9 sollte im letzten Absatz unter der Uber- | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Ja
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Aufnahme einer Versicherteninformation zur Durchfiihrung der Nicht-
invasiven Pranataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos autosomaler
Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines molekulargenetischen Tests

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
nicht zur Kenntnis zu nehmen, sondern vernichten zu lassen. Daher | ks ist auch méglich, vorher abzu-
sollte an dieser Stelle deutlich gemacht werden, dass bereits im Rah- | sprechen, sich nur bestimmte Er-
men der Aufklarung vereinbart werden kann, welche Ergebnisse die | gebnisse eines NIPT mitteilen zu las-
Schwangere mitgeteilt bekommen mdchte. sen:..“
21. | GEKO Stellungnahme: Im ersten Satz auf Seite 12 sollte der Begriff ,,arztlich” | Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
durch ,genetisch” ersetzt werden (,,Es ist jedoch genug Zeit, sich um- | Seite 16 (,,Vor einer Untersuchung -
fassend genetisch oder psychosozial beraten zu lassen.”). wie entscheiden?”)
Begriindung: Diese Anpassung ergibt sich aus den vorgeschlagenen
Umformulierungen zum 1. Absatz auf Seite 6 unter der Uberschrift | ¢ [fd Nr. 2
»Welche Beratungsangebote gibt es?” Aus Sicht des G-BA ist mit der Be-
grifflichkeit der ,,umfassenden arzt-
lichen und psychosozialen Bera-
tung” auch die genetische Beratung
verstandnismalig eingeschlossen.
22. | Becton Stellungnahme: Der Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesaus- | Die Stellungnahme wird zur Kennt-
Dickinson schusses (iber eine ,Anderung der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL): | nis genommen.
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Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

(Hinweis: die genannten Seitenzahlen
beziehen sich auf die gelayoutete Ver-
sion der spezifischen Versicherteninfor-
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)

Anderung
Beschluss-
entwurf
ja/nein

(NIPT-Trisomie 13,18,21) fiir die Anwendung bei Schwangerschaften
mit besonderen Risiken” wird befilirwortet.

Begriindung: Der vorgelegte Beschlussentwurf sieht eine umfassende
Aufklarung der betroffenen Personengruppe vor. Zur Begriindung des
Entwurfs wird angefihrt, dass die verpflichtend zu werdende Versi-
cherteninformation zur Unterstitzung der Beratung von Untersuchun-
gen auf Trisomie 13, 18, 21 dienen soll. Sie soll insbesondere die Be-
deutung der Ergebnisse der gemald der Richtlinie eingesetzten Prana-
taldiagnostik zur Bestimmung des Risikos von Aneuploidien bertcksich-
tigen. Ein Hinweis auf die Freiwilligkeit der Untersuchung, allgemeine
Informationen zu Trisomien sowie Informationen zur Bedeutung einer
Trisomie fur das Familienleben sollen darin enthalten sein. Ebenso wird
die statistische Haufigkeit fiir Trisomien dargestellt.

Der NIPT- Trisomie 13, 18, 21 sowie die Durchfiihrung der Untersu-
chung soll ausfiihrlich dargestellt und allgemeine Informationen zu den
Testergebnissen beinhaltet sein. Zudem soll erlautert werden, unter
welchen Bedingungen der NIPT Trisomie 13, 18, 21 von den Kranken-
kassen Gibernommen wird. AbschlieRend folgen Informationen zur Zu-
verlassigkeit des NIPT Trisomie 13, 18, 21 sowie Informationen zur Ent-
scheidungsfindung und einen Verweis auf weiterfihrende Informatio-
nen. Die im Entwurf vorliegende Versicherteninformation zur Durch-
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Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Arztin oder lhr Arzt Sie vorher ausfiihrlich aufkldren und zu den mogli-
chen Konsequenzen beraten.

sollte ersetzt werden durch: Wichtig ist: Falls der Test fiir Sie infrage
kommt, muss lhre Arztin oder lhr Arzt Sie vorher ausfiihrlich aufklaren
und zu genetisch beraten.

Begriindung: Die DEGUM verweist hier auf das GenDG

ser”).

s. Lfd Nr. 17

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
fihrung der Nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur Bestimmung des Ri-
sikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines molekularge-
netischen Tests (NIPT-Trisomie 13,18,21) fir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken wird daher ausdriicklich
begrift und beflirwortet.
Zudem wird darauf verwiesen, dass erst nach Inkrafttreten dieses Be-
schlusses der NIPT-Trisomie 13, 18, 21 als Kassenleistung zur Verfligung
steht. Die Kostenitibernahme durch die gesetzlichen Krankenkassen fir
einen NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21 unter bestimmten Bedingungen
und die Festlegung, wann dieser zur Anwendung kommen soll, bietet
fur die Familien eindeutige Vorteile und sind daher ebenso zu begri-
Ren. Der Beschlussvorschlag findet daher unsere Zustimmung.
23. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Wichtig ist: Falls der Test fir Sie infrage kommt, muss lhre Seite 2 (,Liebe Leserinnen und Le-
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Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

- Wiirde das Wissen Uber die Trisomie die Betreuung in der Schwanger-
schaft oder wahrend der Geburt verbessern?

Begriindung: Die DEGUM verweist darauf, dass Chromosomenstorun-
gen haufig mit Fehlbildungen vergesellschaftet sind. Die Detektion ei-
ner Chromosomenstorung fihrt in der Regel dazu, dass die weiterfih-
renden Ultraschalluntersuchungen durch den Pranatalmediziner
durchgefiihrt werden. Damit werden Fehlbildungen erkannt, die an-
sonsten ggf. unentdeckt geblieben waren.

chungen — ja oder nein?“).

Aus Sicht des G-BA passt die vorge-
schlagene Frage nicht zu seiner
Richtlinienintention, da diese nicht
die grundsatzliche Suche nach
Chromosomenstérungen beabsich-
tigt, sondern ausdricklich die indi-
viduelle Situation und Sichtweise

Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
24. | DEGUM Stellungnahme: Seite 3: Bevor Sie sich flir oder gegen einen NIPT Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja
und DGGG | entscheiden, ist es wichtig,... Seite 3 (,,Vorgeburtliche Untersu-
sollte ersetzt werden durch: chungen — ja oder nein?“).
Bevor Sie sich fiir oder gegen einen NIPT auf Trisomie 21, 18 und 13
entscheiden, ist es wichtig,.. ) ) .
. . ) Die Stellungnahme wird begrii3t
Begriindung: Die DEGUM verweist darauf, dass es auch NIPT-Untersu-
. . . und umgesetzt.
chungen auf andere Chromosomenstorungen. Mikrodeletionen und
Einzelgenerkrankungen gibt. Auch wenn auf Seite 2 auf Trisomie 21, 18
und 13 verwiesen wird, sollte dies hier wiederholt werden.
25. | DEGUM Stellungnahme: Seite 3: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Folgende Frage sollte angefiigt werden Seite 3 (,,Vorgeburtliche Untersu-
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Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

sollte ersetzt werden durch:
Andere sind starker beeintrachtigt, haben Fehlbildungen wie Herz- und
Darmfehlbildungen und brauchen eine lebenslange Unterstitzung.

Begriindung: Die DEGUM verweist darauf, dass Kinder mit Trisomie 21
in einem erheblichen MaRe Fehlbildungen haben. Insgesamt erscheint
der DEGUM die Beschreibung der Trisomie 21 zu positiv. Hier wird auf
die Fachgesellschaft flir Humangenetik verwiesen.

Aus Sicht des G-BA sind die be-
schriebenen Auspragungen der
Trisomie 21 als ausgewogen einzu-
schatzen. In dem gegensténdlichen
Abschnitt wird ausgefiihrt, dass sich
Kinder mit einem Down-Syndrom

Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Zudem sollte die Geburt eines Kindes mit einer Chromosomenstorung der Schwangeren als Grundlage ei-
in einem Perinatalzentrum erfolgen, da mit erheblichen Anpassungs- | ner Entscheidung fiir oder gegen
stérungen gerechnet werden muss. den Test definiert.
26. | DEGUM Stellungnahme: Seite 4: Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja
und DGGG | Hier ist eine Vermischung der Begriffe ,arztliche Beratung” und ,Auf- | geite 4 (,Welche Beratungsange-
klarung zu beobachten. Dies gilt auch fiir die Qualifikation fir die Auf- | pote gibt es?*).
klarung und genetische Beratung. Die besondere Qualifikation, die er-
worben werden kann, dient zur genetischen Beratung wahrend die
Aufklarung von jedem Arzt durchgefiihrt werden kann. s.Lfd Nr.18 und 19
Begriindung: Die DEGUM verweist auf das GenDG.
27. | DEGUM Stellungnahme: Seite 5: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Andere sind starker beeintrachtigt und brauchen mehr Unterstitzung. | sejte 5 (, Was sind Trisomien?*)
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Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

(Hinweis: die genannten Seitenzahlen
beziehen sich auf die gelayoutete Ver-
sion der spezifischen Versicherteninfor-
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)

Anderung
Beschluss-
entwurf
ja/nein

sehr unterschiedlich entwickeln
konnen. In den hier vorgelegten
Stellungnahmen wird die subjektive
Wahrnehmung dieser Entwick-
lungsmoglichkeiten ebenfalls er-
kennbar (vgl. z.B. Lfd Nr. 54). Das
IQWIG hat bei der Formulierung
dieses Abschnitts bereits Stellung-
nahmen von Fachgruppen, Behin-
dertenverbanden und die Materia-
lien - auch unter Einbeziehung von
Eltern von Kindern mit Down-Syn-
drom bericksichtigt - entwickelt.

Intern

28.

DEGUM
und DGGG

Stellungnahme: Seite 6:
allgemeiner Verweis auf den Textbaustein zur Trisomie 21

Begriindung: Die DEGUM verweist, darauf, dass viele Kinder mit Triso-
mie 21 Fehlbildungen wie Herz- und Darmfehlbildungen aufweisen, die
eine weitere Therapie erforderlich machen. Auch die geistige Entwick-
lung umfasst ein weites Spektrum und kann durchaus auch deutlich
schlechter sein als angegeben. Der Text wirft insgesamt ein zu positives
Licht auf das Erkrankungsbild.

Die Stellungnahme bezieht sich auf
Seite 5 (,,Was sind Trisomien?“)

s. Lfd Nr. 27

nein
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Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
29. | DEGUM Stellungnahme: Seite 7: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Down-Syndrom Seite 7 (,Wie haufig sind Triso-
sollte ersetzt werden durch mien?, die Tabelle®).
Trisomie 21
Begriindung: Die DEGUM weist darauf hin, dass die Vereinheitlichung
der Uberschriften zu einem besseren Verstandnis der Tabelle fiihrt. 5. Lfd Nr. 3
30. | DEGUM Stellungnahme: Seite 9: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Diese Grafik sollte nicht ausschlieBlich die Wahrscheinlichkeit des Vor- | seite 9 (,Wie hiufig sind Triso-

liegens einer Trisomie 21 illustrieren.

Begriindung: Die DEGUM weist darauf hin, dass die kumulative Wahr-
scheinlichkeit einer Fehlbildung oder einer genetischen Anomalie jen-
seits von Trisomie 21, 18 und 13 in fast allen Altersgruppen bei Schwan-
geren die Wahrscheinlichkeit einer Trisomie ibersteigt.

Die Patienteninformationen werden vielfach auch als Grundlage der
Beratungsgesprache dienen und missen daher dem Eindruck entge-
genwirken, dass nach einem unauffalligen Suchtest auf Trisomie 21, 18
und 13 ihr Kind ,,gesund” sei.

ACOG Practice Bulletin 2020, DEGUM Empfehlungen 2019

mien?, die Graphik“)

Die Grafik soll beispielhaft die Gro-
Renordnung der Pravalenz von
Trisomien veranschaulichen.

Zur differenzierten Darstellung der
Pravalenzen dient die Tabelle auf
Seite 7.
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Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Die Grenzen des Tests werden zu-
dem auf den Seiten 10 und 16 ange-
sprochen.
31. | DEGUM Stellungnahme: Seite 10: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Was ist ein nicht invasiver Pranataltest (NIPT)? Seite 10 (,,Was ist ein nicht invasiver
sollte ersetzt werden durch: Prinataltest (NIPT)?“).
Was ist ein nicht invasiver Prénataltest (NIPT) auf Trisomie 21, 18 und
137
Begriindung: siehe oben . Lfd Nr. 2
32. | DEGUM Stellungnahme: Seite 10: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Fir den Test wird Blut aus der Armvene einer Schwangeren entnom- | geite 10 (,Was ist ein nicht invasiver

men. lhr Blut enthalt etwa ab der 10. Woche so viel Erbgut des unge-
borenen Kindes, dass es im Labor untersucht werden kann.

sollte ersetzt werden durch:

Fir den Test wird Blut aus der Armvene einer Schwangeren entnom-
men. |hr Blut enthélt etwa ab der 10. Woche so viel Erbgut des Mutter-
kuchens, dass es im Labor untersucht werden kann. Der Mutterkuchen
und der Fet haben in der Regel dasselbe Erbmaterial.

Pranataltest (NIPT)?“).

Dieser Sachverhalt ist bereits im Ab-
schnitt ,,Was ist ein nicht invasiver
Pranataltest (NIPT)?“ (Seite 10, der
Broschiire) und ,,Der Test ist auffal-
lig”“ (Seite 12) angesprochen. Zitat
Seite 10: ,Mit einem nicht invasiven
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Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

(Hinweis: die genannten Seitenzahlen
beziehen sich auf die gelayoutete Ver-
sion der spezifischen Versicherteninfor-
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)

Anderung
Beschluss-
entwurf
ja/nein

Begriindung: Die DEGUM verweist darauf, dass die zellfreie DNA im
miutterlichen Blut nicht fetalen Ursprungs ist. Vielmehr ist sie Produkt
der Plazenta.

Pranataltest (NIPT) lasst sich kindli-
ches Erbgut (die DNA) aus der Pla-
zen-ta (Mutterkuchen) untersu-
chen. Da fiir den Test kein Eingriff in
die Gebarmutter notig ist, wird er
yhicht invasiv”’ (nicht eingreifend)
genannt. Beim NIPT besteht kein Ri-
siko einer Fehlgeburt.

Fir den Test wird Blut aus der Arm-
vene einer Schwangeren entnom-
men. lhr Blut enthalt etwa ab der
10. Woche so viel Erbgut des unge-
borenen Kindes, dass es im Labor
untersucht werden kann.

33.

DEGUM
und DGGG

Stellungnahme: Seite 10:

Es ist moglich, sich nur bestimmte Ergebnisse eines NIPT mitteilen zu
lassen: zum Beispiel nur das Ergebnis zu den Trisomien 13 und 18,
aber nicht zum Down-Syndrom.

sollte ersetzt werden durch: Es ist moglich, sich nur bestimmte Chro-
mosomenstdrungen untersucht werden: zum Beispiel nur die Triso-
mien 13 und 18, aber nicht die die Trisomie 21 (Stellungnahme 33a).

Die Stellungnahme bezieht sich auf
Seite 10 (,, Was ist ein nicht invasiver
Pranataltest (NIPT)?“).

Zu 33a:s. Lfd Nr. 2
Zu 33b: s. Lfd Nr. 20

Zu 33a: nein
Zu 33b: nein
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- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Begriindung: Die DEGUM verweist darauf, dass es nach Abschluss der
Untersuchung deutlich schwieriger ist, ein ggf. auffdlliges Ergebnis
nicht mitzuteilen. Vielmehr sollte vor dem NIPT geklart werden, welche
Chromosomenstérungen untersucht werden sollen (Stellungnahme
33b).
34. | DEGUM Stellungnahme: Seite 11: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | wenn eine Frau... Seite 11 (,Wann wird der NIPT von
sollte ersetzt werden: den Krankenkassen (ibernom-
wenn eine Schwangere... men?“).
Begriindung: siche oben
s. Lfd Nr. 9
35. | DEGUM Stellungnahme: Seite 11: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Absatz zum ETS Seite 11 (,Wann wird der NIPT von
Begriindung: Die DEGUM empfiehlt den Absatz zum ETS zu streichen, | den  Krankenkassen tibernom-
da sich die Indikation zum NIPT auch aus anderen Untersuchungen er- | men?¥).
geben kann.
s. Lfd Nr. 4
36. | DEGUM Stellungnahme: Seite 11: Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja
und DGGG Seite 11 (,,Wann wird der NIPT von
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- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

wenig Erbgut des ungeborenen Kindes enthilt.

sollte ersetzt werden durch:

Der NIPT lasst sich manchmal nicht auswerten, weil die Blutprobe zu
wenig Erbmaterial enthalt, die der Schwangerschaft zugeordnet wer-
den kann.

Begriindung: Die DEGUM weist darauf hin, dass die zellfreie DNA pla-
zentaren und nicht fetalen Ursprungs ist.

nis des NIPT?“).

s. Lfd Nr. 32

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Es gibt andere NIPT, die zum Beispiel das Geschlecht oder Verande- den Krankenkassen Ulbernom-
rungen der Geschlechtschromosomen erkennen. Diese Tests werden | men?“).
nicht von den Krankenkassen Glbernommen.
sollte ersetzt werden durch: s. Lfd Nr. 5
Es gibt andere NIPT, die zum Beispiel das Geschlecht oder Verande-
rungen der Anzahl der Geschlechtschromosomen erkennen. Dariiber-
hinaus werden auch NIPT auf einige Mikrodeletionen und Einzelgener-
krankungen angeboten. All diese Tests werden in der Regel nicht emp-
fohlen und werden nicht von den Krankenkassen Gilbernommen.
Begriindung: Die DEGUM verweist auf den niedrigen positiven Vorher-
sagewert eines NIPT auf gonosomale Stérungen (z.B. Liithgens et al. PD
2020). Zudem wird auch auf das GenDG zur Diagnose des Geschlechts
verwiesen.
37. | DEGUM Stellungnahme: Seite 12: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Der NIPT [asst sich manchmal nicht auswerten, weil die Blutprobe zu | sejte 12 (,Was bedeutet das Ergeb-
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- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

spater wiederholt werden. Unter Umstdanden schlagt

die Arztin oder der Arzt auch direkt eine Fruchtwasseruntersuchung
vor.

sollte ersetzt werden durch:

Bei etwa 2 bis 6 von 100 Schwangeren ist das Ergebnis nicht auswert-
bar. Wenn auch eine Wiederholung kein Ergebnis zeigt, werden lhre
Arzte mit Ihnen {iber eine Fruchtwasserpunktion oder eine Chori-
onzottenbiopsie sprechen (Stellungnahme 38a).

Begriindung: Die DEGUM weist darauf hin, dass der NIPT in diesen
Fallen nicht etwa ,,nicht eindeutig”, sondern ,,nicht ,auswertbar ist”
(Stellungnahme 38b).

Die DEGUM verweist auf die internationalen und nationalen Empfeh-
lungen, dass bei mehrfach nicht auswertbaren NIPT-Untersuchungen
eine diagnostische Punktion erfolgen sollte.

nis des NIPT?“).

Zu 38a: der G-BA hat zur Frage, wel-
che invasive Methode zur Abkla-
rung eingesetzt wird, nicht beraten
Zur Komplexitatsreduktion kann es
aus Sicht des G-BA bei der Nennung
einer Form bleiben.

Zu 38b: Der Vorschlag bezieht sich
auf folgende Passage (Seite 12):

,Der Test kann nicht ausgewertet
werden”

Der NIPT lasst sich manchmal nicht
auswerten, weil die Blutprobe zu
wenig Erbgut des ungeborenen Kin-
des enthilt. Bei etwa 2 bis 6 von 100
Schwangeren ist das Ergebnis nicht
eindeutig. Dann kann der NIPT et-
was spater wiederholt werden. Un-

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)

38. | DEGUM Stellungnahme: Bei etwa 2 bis 6 von 100 Schwangeren ist das Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein

und DGGG Ergebnis nicht eindeutig. Dann kann der NIPT etwas Seite 12 (,Was bedeutet das Ergeb-
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Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

(Hinweis: die genannten Seitenzahlen
beziehen sich auf die gelayoutete Ver-
sion der spezifischen Versicherteninfor-
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)

Anderung
Beschluss-
entwurf
ja/nein

ter Umstanden schligt die Arztin o-
der der Arzt auch direkt eine Frucht-
wasseruntersuchung vor.

Durch Uberschrift und ersten Satz
wird die Frage der Auswertbarkeit
klar adressiert. ,Nicht eindeutig”
umschreibt die Unsicherheit, die
sich in der Folge daraus ergibt.

39.

DEGUM
und DGGG

Stellungnahme: Seite 12:

Dieses Ergebnis ist sehr zuverlassig. Es ist sehr unwahrscheinlich, dass
das Ungeborene eine Trisomie hat.

sollte ersetzt werden durch:

Dieses Ergebnis ist zuverldssig. Es ist sehr unwahrscheinlich, jedoch
nicht unmoglich, dass das Ungeborene eine Trisomie hat.
Begriindung: Die DEGUM verweist darauf, dass der NIPT keinen siche-
ren Ausschluss einer Trisomie erlaubt.

Die Stellungnahme bezieht sich auf
Seite 12 (,,Was bedeutet das Ergeb-
nis des NIPT?“).

s. Lfd Nr. 2

Der Sachverhalt ,falsch-negativ”
wird an einer weiteren Stelle der
spezifischen Versicherteninforma-
tion aufgegriffen (Seite 14, Wie zu-
verlassig ist ein NIPT).

Zitat:

nein
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- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

(Hinweis: die genannten Seitenzahlen
beziehen sich auf die gelayoutete Ver-
sion der spezifischen Versicherteninfor-
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)

Anderung
Beschluss-
entwurf
ja/nein

Bei einem NIPT kdnnen zwei Fehler
passieren:

e Eine Trisomie wird Ubersehen.
Beim Downsyndrom passiert das
bei weniger als 1 von 10.000 Unter-
suchungen.

In dieser Passage wird damit die
»Wahrscheinlichkeit” quantifiziert.

40.

DEGUM
und DGGG

Stellungnahme: Seite 12:

Zur Abklarung ist dann zum Beispiel eine Fruchtwasseruntersuchung
notig.

sollte ersetzt werden durch:

Zur weiteren Abklarung ist dann eine Fruchtwasseruntersuchung notig.
Das Risiko einer Chromosomenstoérung des Feten kann in diesen Fallen
mithilfe einer feindiagnostischen Ultraschalluntersuchung besser beur-
teilt werden.

Begriindung: Die DEGUM weist darauf hin, dass eine wichtige Ursache
falsch positiver NIPT auf Trisomie 21, 18 und 13 auf die Plazenta be-
grenzte Mosaike sind. Diese wiirde man durch eine Kurzzeitanalyse aus
Chorionzottengewebe nicht sicher ausschlieBen. Daher ist die Frucht-

Die Stellungnahme bezieht sich auf
Seite 12 (,,Was bedeutet das Ergeb-
nis des NIPT?“).

s. Lfd Nr. 2 und 38

Ill

Die Formulierung ,zum Beispie
beinhaltet, dass es sich an dieser
Stelle aus Griinden der angemesse-
nen Vereinfachung nicht um eine
vollstandige Aufzahlung handelt,
die auch weitere Méglichkeiten zu-
lasst.

nein
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- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

moglich ab etwa der 16. Woche. Das Ergebnis liegt nach etwa zwei Wo-
chen vor. Auch hier gibt es einen Schnelltest.

sollte ersetzt werden durch:

nis des NIPT?“).

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
wasseruntersuchung die Untersuchung der Wahl. Mithilfe des Ultra- | Das IQWiG hat im Stellungnahme-
schalls konnen Marker flir Chromosomenstorungen erkannt werden, | verfahren zum Vorbericht P17-01
womit das tatsachliche Risiko einer Chromosomenstdrung im Kontext | zudem widerspriichliche fachliche
eines auffalligen NIPTs besser beurteilt werden kann.. Einschatzungen zum Stellenwert
von Amniozentese und Chorionzot-
tenbiopsie erhalten.
41. | DEGUM Stellungnahme: Seite 13: Entnahme von Gewebe aus der Plazenta. Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja
und DGGG | Es gibt einen Schnelltest, der nach ein bis zwei Tagen ein Ergebnis lie- | Seite 13 (,,Was bedeutet das Ergeb-
fert. Er muss aber meist selbst bezahlt werden.” nis des NIPT?“).
sollte geandert werden in
Der Schnelltest (Kurzzeitkultur) liefert nach ein bis zwei Tagen ein Er- s. Lfd Nr.8
gebnis. Sollte der Fet aber im Ultraschall unauffallig sein, sollte man im-
mer das Endergebnis abwarten.
Begriindung: siehe oben
42. | DEGUM Stellungnahme: Seite 13 Entnahme von Fruchtwasser (Amniozentese): | Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja
und DGGG Seite 13 (,,Was bedeutet das Ergeb-
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Wie zuverldssig ist ein NIPT?

sollte ersetzt werden durch:

NIPT?“).

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
moglich ab etwa der 16. Woche. Das Ergebnis liegt nach etwa zwei Wo- | s. Lfd Nr.8
chen vor. Auch hier gibt es einen Schnelltest. Sollte der Fet aber im Ult-
raschall unauffallig sein, sollte man immer das Endergebnis abwarten.
Begriindung: Die DEGUM verweist darauf, dass Mosaike mit den
Schnelltests FISH und PCR nicht eindeutig beurteilt bzw. ausgeschlos-
sen werden kdnnen.
43. | DEGUM Stellungnahme: Seite 13: Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja
und DGGG ) ) ) Seite 13 (,,Was bedeutet das Ergeb-
Schwerwiegender ist aber, dass etwa 3 von 1000 Frauen durch den Ein- nis des NIPT?").
griff eine Fehlgeburt haben.
sollte ersgtzt werd'en durch: ) Die Stellungnahme wird begrii3t
Sc'hwe.rW|egender ist aber, dass etwa 1 von 1000 Frauen durch den Ein- und angepasst umgesetzt:
griff ?lne Fehlg.eburt haben. »Schwerwiegender ist aber, dass
Begriindung: siehe oben etwa 1 bis 4 von 1000 Frauen
durch den Eingriff eine Fehlgeburt
haben.”
44. | DEGUM Stellungnahme: Seite 14: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG Seite 14 (,,Wie zuverldssig ist ein
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Lfd

Begriindung: Die DEGUM empfiehlt den Begriff Trisomie 21 zu benut-
zen. Der Suchtest hat eine numerische genetische Anomalie im Fokus,
nicht ein durchaus variables klinisches Bild. Dieses zu erldutern, ist ggf.
Inhalt der genetischen und sonstigen begleitenden Beratung.

Dies gilt flir den gesamten Text.

ein NIPT?“ und ,Zuverlassigkeit:
Beispiel Down-Syndrom*“).

s. Lfd Nr. 2

Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Wie zuverlassig ist ein NIPT auf Trisomie 21, 18 und 13?
Begriindung: siehe oben s. Lfd Nr. 2 und 4
45. | DEGUM Stellungnahme: Seite 14: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG ) ) L . Seite 14 (,Wie zuverldssig ist ein
Um das auszuschlieBen, ist es nétig, einen auffdlligen NIPT-Befund NIPT?%)
durch einen Eingriff weiter abklaren zu lassen. -
sollte ersetzt werden durch: s. Lfd Nr. 40
Um das auszuschlieRen, ist es nétig, einen auffalligen NIPT-Befund
durch einen Eingriff weiter abklaren zu lassen. Die feindiagnostische
Ultraschalluntersuchung kann dabei helfen, das Risiko naher zu definie-
ren.
Begriindung: siehe oben
46. | DEGUM Stellungnahme: Seite 14+15: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Hier wird achtmal der Begriff Down-Syndrom benutzt. Seite 14 und 15(,,Wie zuverlassig ist
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Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Es ist gerade der Auftrag der spezi-
fischen Versicherteninformation, zu
verdeutlichen, dass es bei Einsatz
einer technisch unproblematisch
erscheinenden Untersuchung, um
weitreichende Entscheidungen fir
Leib und Leben der Schwangeren
und ihres Ungeborenen gehen
kann. Dieser Sachverhalt soll nicht
verschleiert werden.
47. | DEGUM Stellungnahme: Seite 16: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Es ist jedoch genug Zeit, sich umfassend arztlich oder psychosozial be- | Seite 16 (,,Vor einer Untersuchung -
raten zu lassen. wie entscheiden?”).
sollte ersetzt werden durch:
Es ist jedoch genug Zeit, sich umfassend arztlich oder psychosozial be- s. Lfd Nr. 21
raten zu lassen. Auch eine humangenetische Beratung kann in der Ent-
scheidungsfindung helfen.
Begriindung: Die DEGUM verweist auf das GenDG
48. | DEGUM Stellungnahme: Seite 17 Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Es ist genug Zeit, um sich psychosozial beraten zu lassen,... Seite 17 (,Was, Befund auffillig

sollte ersetzt werden durch:

ist?).
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kenkassen tibernommen?“ findet sich folgende Formulierung: ,Es gibt
andere NIPT, die zum Beispiel das Geschlecht oder Veranderungen der
Geschlechtschromosomen erkennen. Diese Tests werden nicht von den
Krankenkassen Gbernommen.” In der Ursprungsfassung des IQWiG
(Stand: 6.03.2020) lautete der Text wie folgt: ,,Ein NIPT kann auch Ver-
anderungen der Geschlechtschromosomen erkennen, die aber meist
keine schwerwiegenden Beeintrachtigungen verursachen. Diese Aus-
wertungen werden aber nicht von den Krankenkassen Gbernommen.”
Wir empfehlen die Ubernahme der urspriinglichen Formulierung.

Seite 11 (,,Wann wird der NIPT von
den Krankenkassen Uibernom-
men?*).

s. Lfd Nr. 5

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Es ist genug Zeit, um sich psychosozial, genetisch oder facharztlich be-
raten zu lassen,... s. Lfd Nr. 21
Begriindung: siehe oben
49. | DEGUM Stellungnahme: Seite 19 Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
und DGGG | Hier verweisen wir auf die Kommentare zu der ahnlichen Darstellung | sejte 19 (, Uberblick: Vorgeburtliche
im ersten Flyer Untersuchungen®).
s. Lfd Nr. 12
50. | lllumina Stellungnahme: Unter dem Punkt ,Wann wird der NIPT von den Kran- | pje Stellungnahme bezieht sich auf | ja
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- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

(Hinweis: die genannten Seitenzahlen
beziehen sich auf die gelayoutete Ver-
sion der spezifischen Versicherteninfor-
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)

Anderung
Beschluss-
entwurf
ja/nein

Begriindung: Wir halten die urspriingliche Formulierung des IQWIG
Entwurfs (in der Fassung vom 6.03.2020) fachlich fiir treffender. Wir
stellen anheim, ob man das Wort ,,Geschlecht” neben , Geschlechts-
chromosomen” sowie die Information ,meist keine schwerwiegenden
Beeintrachtigungen” aufnehmen will. Problematisch ist bei der neuen
Formulierung jedoch, dass suggeriert wird, dass es hier um separate
Tests gehe, die technisch spezifisch nur auf Geschlecht und Verande-
rungen der Geschlechtschromosomen untersuchen. Nach unserer
Kenntnis gibt es keinen CE-gekennzeichneten NIPT auf dem deutschen
Markt, der nur das Geschlecht bzw. nur Verdnderungen der Ge-
schlechtschromosomen untersucht. Vielmehr kéonnen entsprechend
unserer Marktibersicht alle Assays, die auf die drei Trisomien 13, 18
und 21 testen, theoretisch auch auf Geschlecht und — mit einer noch
bestehenden Ausnahme fiir einen einzigen Test — auf Verdnderungen
von Geschlechtschromosomen hin untersuchen. Die Einschrdankung er-
folgt vielmehr Gber die Software, die zum Zweck der Mutterschafts-
Richtlinie dann nur die Trisomien 13, 18 und 21 auswertet — ggf. mit
weiteren individuellen Einschrankungen, um das Recht auf Nicht-Wis-
sen fir die Schwangere zu wahren. Werden weitere Ergebnisse ge-
wiinscht, so sind dies keine neuen Tests, sondern zusatzliche Auswer-
tungen aus der gleichen Probe. Hier war der Begriff der ,,Auswertun-
gen” aus der Ursprungsformulierung des IQWiG naher an der techno-
logischen Realitat. Ob der Begriff des ,,anderen NIPT“ aus Griinden der
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Lfd

kenkassen tbernommen?“ findet sich folgende Formulierung: ,Es gibt
andere NIPT, die zum Beispiel das Geschlecht oder Verdanderungen der
Geschlechtschromosomen erkennen. Diese Tests werden nicht von den
Krankenkassen Gbernommen.” In der Ursprungsfassung des IQWiG
(Stand: 6.03.2020) lautete der Text wie folgt: ,,Ein NIPT kann auch Ver-
anderungen der Geschlechtschromosomen erkennen, die aber meist
keine schwerwiegenden Beeintrachtigungen verursachen. Diese Aus-
wertungen werden aber nicht von den Krankenkassen Gbernommen.”
Wir empfehlen die Ubernahme der urspriinglichen Formulierung.

Begriindung: Wir halten die urspriingliche Formulierung des IQWIG
Entwurfs (in der Fassung vom 6.03.2020) fachlich fiir treffender. Wir
stellen anheim, ob man das Wort ,Geschlecht” neben ,Geschlechts-
chromosomen” sowie die Information ,meist keine schwerwiegenden
Beeintrachtigungen” aufnehmen will. Problematisch ist bei der neuen
Formulierung jedoch, dass suggeriert wird, dass es hier um separate
Tests gehe, die technisch spezifisch nur auf Geschlecht und Verande-
rungen der Geschlechtschromosomen untersuchen. Nach unserer

den Krankenkassen Uibernom-

men?*).

s. Lfd Nr. 5

Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Verstandlichkeit bevorzugt wurde, entzieht sich natirlich unserer
Kenntnis. Der Begriff der , Auswertung” ist aus unserer Sicht jedoch
auch allgemeinverstandlich, so dass wir eine technologisch korrekte
Formulierung empfehlen wiirden.
51. | VDGH Stellungnahme: Unter dem Punkt ,Wann wird der NIPT von den Kran- | ggjte 11 (,Wann wird der NIPT von | ja
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- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

(Hinweis: die genannten Seitenzahlen
beziehen sich auf die gelayoutete Ver-
sion der spezifischen Versicherteninfor-
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)

Anderung
Beschluss-
entwurf
ja/nein

Kenntnis gibt es keinen CE-gekennzeichneten NIPT auf dem deutschen
Markt, der nur das Geschlecht bzw. nur Verdnderungen der Ge-
schlechtschromosomen untersucht. Vielmehr kénnen entsprechend
unserer Marktibersicht alle Assays, die auf die drei Trisomien 13, 18
und 21 testen, theoretisch auch auf Geschlecht und — mit einer noch
bestehenden Ausnahme fiir einen einzigen Test — auf Veranderungen
von Geschlechtschromosomen hin untersuchen. Die Einschrankung er-
folgt vielmehr Gber die Software, die zum Zweck der Mutterschafts-
Richtlinie dann nur die Trisomien 13, 18 und 21 auswertet — ggf. mit
weiteren individuellen Einschrankungen, um das Recht auf Nicht-Wis-
sen fiir die Schwangere zu wahren. Werden weitere Ergebnisse ge-
wiinscht, so sind dies keine neuen Tests, sondern zusatzliche Auswer-
tungen aus der gleichen Probe. Hier war der Begriff der ,,Auswertun-
gen” aus der Ursprungsformulierung des IQWiG ndher an der techno-
logischen Realitdt. Ob der Begriff des ,,anderen NIPT“ aus Griinden der
Verstandlichkeit bevorzugt wurde, entzieht sich natirlich unserer
Kenntnis. Der Begriff der , Auswertung” ist aus unserer Sicht jedoch
auch allgemeinverstandlich, so dass wir eine technologisch korrekte
Formulierung empfehlen wirden.

52.

DGSPJ

Stellungnahme: Seite 17, 1. Abschnitt:
Hier fehlt der Hinweis darauf, wie lange die werdende Mutter Zeit fir
ihre Entscheidung hat.

Die Stellungnahme bezieht sich auf
Seite 17 (,Was, Befund auffillig
ist?“).

nein
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

(Hinweis: die genannten Seitenzahlen
beziehen sich auf die gelayoutete Ver-
sion der spezifischen Versicherteninfor-
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)

Anderung
Beschluss-
entwurf
ja/nein

Begriindung: In diesem Fall geht es um einen Schwangerschaftsab-
bruch auf Grundlage einer medizinischen Indikation. Die Schwangere
muss den Abbruch verlangen (also nicht ,Paare”). Voraussetzung dafiir
ist, dass eine Arztin oder ein Arzt zu der Entscheidung gelangt, dass die
Schwangerschaft eine schwere Gefahr fiir das Leben

oder die korperliche oder seelische Gesundheit der Schwangeren be-
deutet und die Gefahr nicht auf eine andere fiir sie zumutbare Weise
abgewendet werden kann. Zu dieser Einschatzung kann eine Arztin o-
der ein Arzt zum Beispiel kommen, wenn eine pranataldiagnostische
Untersuchung ergibt, dass mit einer erheblichen gesundheitlichen
Schadigung des Kindes zu rechnen ist und die korperliche oder seeli-
sche Gesundheit der Frau durch das Austragen der Schwangerschaft
ernsthaft gefahrdet ware.

Es ist uns wichtig, darauf hinzuweisen, dass es in Deutschland keine eu-
genische Indikation (Krankheit des Kindes) gibt, sondern nur die psychi-
sche Gesundheit der Mutter das Lebensrecht des Fetus einschranken
darf. Eine fehlende Fristenbegrenzung (z. B. max. 20. Woche) sollte er-
wahnt werden, da ein weiteres Herauszégern des Termins einen in-
trauterinen Fetozid zur Folge hatte.

Der Fokus der Broschiire liegt auf ei-
ner Auseinandersetzung mit der
Entscheidung, einen NIPT einzuset-
zen oder nicht.

Dabei muss erwahnt werden, dass
sich die Frage nach einem Schwan-
gerschaftsabbruch stellen kann.
Eine vertiefende Auseinanderset-
zung ist aber nicht nétig. Fir wei-
tere Informationen wird auf die
Seite familienplanung.de verwie-
sen.
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Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
53. | DGSPJ Stellungnahme: Seite 17, 2. Abschnitt: Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
Hier sollte die Vielfalt der Beratungsmaglichkeiten analog Seite 6, 3. | sejte 17 (,Was, Befund auffillig
Absatz, Satz 2 (einschlieBlich SPZ) als Moglichkeit mit aufgeflihrt wer- | jst7224),
den.
Begriindung: Die Angebotsmdglichkeit, Kinder oder Erwachsene mit ) )
Down-Syndrom zu treffen oder sich mit deren Eltern auszutauschen, ist M't de:r Um-setz.L.m.g 'rT Ifd. Nr. 55
eine relativ hohe Hirde und hat auch datenschutzrechtliche Implikati- sind die 592|alpad|§tr|schen Zen—"
onen. Des Weiteren besteht auch organisatorisch ein relativ kleiner tren bereits als weiteres Unterstit-
Zeitkorridor fur die Entscheidung der Schwangeren, sodass dieses als zungsangebot benannt.
einziges Angebot den Anspruch fiir eine Entscheidungshilfe deutlich
eingeengt.
54. | DGSPJ Stellungnahme: Seite 5, Trisomie 21 (Down-Syndrom) — Einfligung nach | pje Stellungnahme bezieht sich auf | nein

Satz 4.

Oft haben sie nur leichte Beeintrachtigungen und kdnnen vieles, das
andere auch koénnen.

Insbesondere haben sie eine positive sozial-emotionale Ausstrahlung.
Einige leben als Erwachsene

Begriindung: Die positive, lebensbejahende, sozial-emotionale Aus-
strahlung ist eine relativ typische Charaktereigenschaft flir Menschen
mit Down-Syndrom und somit eine wesentliche Ressource ihrer Per-
sonlichkeit. Neben den Minus-Symptomen ist dies eine wichtige Plus-
Symptomatik.

Seite 5 (,,Was sind Trisomien?“)

s. Ifd Nr. 27
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Lfd

werden, da er falsch und irrefiihrend ist: Es wird lediglich extraembry-
onale DNA aus dem Zytotrophoblasten analysiert. Deshalb besser:

Pranataltest (NIPT)?“).

Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
55. | DGSPJ Stellungnahme: Seite 6, 3. Absatz - Einfligung im Satz 3: Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja
Dabei kénnen verschiedene Unterstitzungsangebote helfen, beispiels- | sejte 6 (,Was bedeutet ein Kind mit
weise Friihforderstellen, Sozialpadiatrische Zentren, Beratungsstellen, | ciner Trisomie fiir das Eamilienle-
Wohlfahrts- und Elternverbande. ben?)
Begriindung: Erganzend zu dem Versorgungssystem der niedergelasse-
nen Facharzte fir Kinder- und Jugendmedizin existieren tGber 160 kin- | . .
derarztlich geleitete, interdisziplindr und multiprofessionell zusam- Die Stellungnahme V\_”rf{ begrifit
menarbeitende Sozialpadiatrischen Zentren, in den die meisten heran- unq umgesetzt: "Df_’be' kénnen ver-
wachsenden Kinder und Jugendlichen mit Down-Syndrom sowie ihre schiedene .Unfcerstut.zungs'e‘mg"ebote
Familien kontinuierlich bis zum 18. Lebensjahr betreut und sozialpadi- helfen, beispielsweise Friihforder-
atrisch behandelt werden. Somit liegt bei den Mitarbeiter*innen der stellen, Beratungsstg!len, Wohl-
SPZ eine umfangreiche Expertise beziglich der frihzeitigen Férderung f?hrtf' _“”0_' EIternverbanltl:ie und so-
von Kindern mit Down-Syndrom vor. zialpadiatrische Zentren.
56. | NIPD Stellungnahme: Abbildung auf Seite 9 Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
Genetics Begriindung: Nummerierung Seite 8 fehlt / Abbildung fokussiert zu | seite 9 (,Wie haufig sind Triso-
sehr auf das Down-Syndrom / Besser weglassen mien?, die Graphik®)
s. Ifd. Nr. 30
57. | NIPD Stellungnahme: Seite 10 / Absatz 1 / Was ist ein NIPT? Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
Genetics Begriindung: Der Begriff ,kindliches Erbgut” sollte nicht verwendet | geijte 10 (,Was ist ein nicht invasiver
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gen ein Hinweis auf eine Trisomie ergeben hat” sollte nicht so pauschal
eingesetzt werden: Bei einem konkreten Hinweis auf eine Trisomie
nach ETS oder friithem Ultraschall Organscreening ist die invasive Diag-
nostik die Methode der Wahl. Ein NIPT wiirde nur zu einer unnétigen
Zeitverzogerung fiihren. Moglich ware ggfs die Formulierung ,,wenn
sich aus anderen Screening-Untersuchungen eine moderate Risikoer-
hohung auf eine Trisomie ergeben hat”.

Die Indikationsstellung zu einem
NIPT 13, 18 oder 21 wurde vom
IQWiG mit dem G-BA eigens abge-
stimmt und entspricht den am 19.
September 2019 beschlossenen
Vorgaben.

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Hlasst sich Erbgut (die DNA) aus der Plazenta (Mutterkuchen) des her- | s. Lfd Nr. 32
anwachsenden Kindes untersuchen”!
Genetics Begriindung: Der Begriff ,Erbgut des ungeborenen Kindes “ sollte nicht | geijte 10 (,Was ist ein nicht invasiver
verwendet werden, da er falsch und irreflihrend ist: Es wird lediglich | pranataltest (NIPT)?“).
extraembryonale DNA aus dem Zytotrophoblasten analysiert. Deshalb
besser: ,Erbgut aus der Plazenta des ungeborenen Kindes“!
s. Lfd Nr. 32
59. | NIPD Stellungnahme: Seite 11 / Absatz 2 / Wann wird der NIPT von den KK | seijte 11 (,Wann wird der NIPT von | nein
Genetics ibernommen? den  Krankenkassen {bernom-
Begriindung: Die Formulierung ,wenn sich aus anderen Untersuchun- | men?%).
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Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
60. | NIPD Stellungnahme: Seite 12 / Absatz 2 / Der Test kann nicht ausgewertet | pje Stellungnahme bezieht sich auf | nein
Genetics werden B Seite 12 (,,Was bedeutet das Ergeb-
Begriindung: Sollte ergdnzt werden: Unter Umstanden schlagt die Arz- | nis des NIPT?“).
tin oder Arzt auch direkt eine Chorionzotten- oder Fruchtwasserunter- S Ifd. Nr. 383
suchung vor.
61. | NIPD Stellungnahme: Seite 12 / Absatz 3 / Der Test ist unauffallig Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
Genetics Begriindung: Die Formulierung ,Zur Abklarung einer Trisomie sind | sejte 12 (,Was bedeutet das Ergeb-
dann keine weiteren Untersuchungen wie eine Fruchtwasseruntersu- | nis des NIPT?“).
chung nétig.” ist zu pauschal: Es gibt immer noch die Moglichkeit eines
falsch negativen Befundes oder einer anderen seltenen Trisomie! Nur
wenn die Ultraschalluntersuchungen ebenfalls unauffallig sind kann s. Ifd. Nr. 39
man von einem invasiven Eingriff absehen.
62. | NIPD Stellungnahme: Seite 13 / Absatz 2 und 3 / Chorionzottenbiopsie Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
Genetics Begriindung: Die Chorionzotten-Kurzzeitkultur (Schnelltest) ist keine | sejte 13 (,Was bedeutet das Ergeb-

Selbstzahlleistung! Nur bei der Amniozentese ist der Schnelltest in ei-
nigen Laboratorien eine Selbstzahlleistung! D.h. der Satz ,,er muss aber
meist selbst bezahlt werden.” Sollte von Absatz 2 in Absatz 3 verscho-
ben werden.

Prinzipiell ist noch anzumerken, dass die CVS in vielen Fallen nicht die
Methode der Wahl ist, da das Ergebnis des Schnelltests (Kurzzeitkultur)
aus demselben Material erhoben wird, wie das Ergebnis des NIPT. D.h.

nis des NIPT?“).

SIfd. Nr. 8
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suchungen aufgenommen werden und nicht nur als Option am Tabel-
lenende stehen.

Das ETS liefert weit mehr als nur ein Trisomie-Screening und sollte nicht
durch die NIPTs ersetzt werden. Der klinische Stellenwert des ETS sollte
auch weiterhin den Schwangeren objektiv vermittelt werden.

Untersuchungen®).

Der G-BA hat zur Frage des Nutzens
des Erst-Trimester-Screenings, wel-
ches nicht zu Lasten der Kranken-
kassen erbracht wird, nicht bera-
ten. Eine Einordnung des ETS in den
Uberblick der nach der MU RL erfol-
genden vorgeburtlichen Untersu-
chungen, wie vom Stellungnehmer
gewlinscht liegt somit fern.

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
man kann damit nur das Ergebnis des NIPT bestatigen! Speziell bei Dis-
krepanzen zwischen fetalem Phanotyp und plazentarem Genotyp ist
damit eine CVS nicht sehr hilfreich, da auf die Plazenta begrenzte Mo-
saike hier ebenfalls zu falsch positiven Ergebnissen fiihren und damit
das Risiko flr einen Abbruch einer klinisch unauffalligen Schwanger-
schaft in sich bergen. Erst mit Abschluss der Langzeitkultur liegt ein aus-
sagekraftigerer Befund vor. Der Goldstandard fir die Abklarung von
NIPT-Befunden ist und bleibt aber die Amniozentese.
63. | NIPD Stellungnahme: Seite 19 Abbildung Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
Genetics Begriindung: Hier sollte das ETS in die Tabelle der zusatzlichen Unter- | geijte 19 (,Uberblick: Vorgeburtliche
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Lfd

Frauenarztin oder Ihr Frauenarzt sein, eine Praxis fir Pranataldiagnos-
tik oder Humangenetik” zu dndern in ,,....eine Praxis flir Pranataldiag-
nostik oder eine humangenetische Einrichtung.”

Begriindung: Die humangenetische Leistungserbringung erfolgt zu ei-
nem nicht unerheblichen Teil in universitaren Instituten fir Humange-
netik. Durch die neue Formulierung werden diese miterfasst.

Seite 4 (,Welche Beratungsange-
bote gibt es?“).

Die Stellungnahme wird begrif3t
und umgesetzt: ,Das kann lhre
Frauenarztin oder l|hr Frauenarzt
sein, eine Praxis oder ein Institut fiir
Pranataldiagnostik oder Humange-
netik.”

Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
64. | GFH Stellungnahme: Die GfH ist der Ansicht, dass auf Seite 4 unter ,Welche | pje Stellungnahme bezieht sich auf | ja
Beratungsangebote gibt es?“ die Vorgaben des Gendiagnostikgesetzes | sejte 4 (,Welche Beratungsange-
zur Aufklarung und genetischen Beratung vor NIPT nicht korrekt wider- | pote gibt es?).
gegeben werden. Auch an‘andere?n Stellen des'DokurrT.entes weliden.dle s Ifd. Nr. 18 und 19
Anforderungen des Gendiagnostik-Gesetzes nicht addquat bericksich-
tigt.
Begriindung: Zur Begriindung mochten wir auf die detaillierten Ausfih-
rungen der Gendiagnostik-Kommission zu diesem Thema verweisen.
65. | GFH Stellungnahme: Auf Seite 4 bitten wir die Formulierung ,Das kann Ihre | pje Stellungnahme bezieht sich auf | ja
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Lfd

Beeintrachtigungen und kdnnen vieles, das andere auch kénnen“ zu an-
dern in ,,Oft haben sie eine milde oder moderate geistige Beeintrachti-
gung, kdnnen aber vieles, das andere auch kénnen”.

Begriindung: Die GfH ist der Meinung, dass aus dem Absatz auf Seite 4
zur Trisomie 21 eine fiir die Schwangere bzw. das Paar ganz wesentli-
che Information — namlich die, dass das Down-Syndrom in aller Regel
mit einer geistigen Behinderung einhergeht — nicht hervorgeht.

Die Formulierung , Oft haben sie nur leichte Beeintrachtigungen” lasst
fiir den Laien —und an diese wendet sich ja die Versicherteninformation
— nicht erkennen, dass Menschen mit einer Trisomie 21 in aller Regel
geistig behindert sind. Nach aktuellem Wissensstand (s. unten angege-
bene Literatur) ist die geistige Behinderung meist moderat ausgepragt,
sie kann aber auch mild oder schwer sein. Da die Sorge vor einer geis-
tigen Behinderung des Kindes einer der wesentlichen Griinde fir das
Interesse an der Inanspruchnahme von NIPT sein diirfte, halten wir es
fiir entscheidend, den Schwangeren bzw. den werdenden Eltern im Be-
miihen um eine wertneutrale Beschreibung des Syndroms zu diesem
Aspekt klare Informationen zu liefern.

Literatur:

Bull, MJ, Down Syndrome, New England Journal of Medicine 2020, Pub-
med-1D: 32521135

Seite 5 (,,Was sind Trisomien?“)

Ifd. Nr. 27 und 28

Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
66. | GFH Stellungnahme: Wir schlagen vor, den Satz ,,Oft haben sie nur leichte | pje Stellungnahme bezieht sich auf | nein
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Lfd

Plazenta“: Der Satz ,Er [der Schnelltest] muss aber meist selbst bezahlt
werden” sollte gestrichen werden.

Begriindung: Der Satz ist sachlich falsch.

Wenn die invasive Diagnostik zur Bestatigung eines auffalligen NIPT-
Befundes durchgefiihrt wird, stellen die verschiedenen Verfahren
(Kurzzeitkultur, FISH) die hier unter dem Begriff ,Schnelltest” zusam-
mengefasst wurden, fiir gesetzlich Versicherte keine Selbstzahler-Leis-
tung dar, da der Schnelltest aufgrund des hohen Risikos einer Trisomie
dann medizinisch indiziert ist (Abrechnung tGiber EBM, GOP 01793)

Seite 13 (,,Was bedeutet das Ergeb-
nis des NIPT?“).

s. Ifd. Nr. 8

Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Hamburg, S et al., Assessing general cognitive and adaptive abilities in
adults with Down syndrome: a systematic review. Journal of Neurode-
velopmental Disorders 2019, Pubmed-ID: 31470792
67. | GfH Stellungnahme: Der Absatz zur Trisomie 13 auf Seite 4 enthdlt einen | pje Stellungnahme bezieht sich auf | ja
sachlichen Fehler: Ein sehr kleiner Kopf ist nicht typisch fur eine Triso- | seijte 5 (, Was sind Trisomien?*)
mie 13, sondern liegt nur in 7% bis 26% der Falle vor. Wir schlagen fol-
gende Anderung vor: , Typisch sind Verdnderungen des Herzens und
des Gehirns, viele haben ....” s. Ifd. Nr. 1
Begriindung: Siehe Uberblick zu den klinischen Merkmalen in
Kepple_JW et al., Surveillance guidelines for children with Trisomie 13,
Journal of Medical Genetics Part A 2021, Pubmed-ID: 33709620
68. | GFH Stellungnahme: Seite 13, Absatz zu ,Entnahme von Gewebe aus der | pje Stellungnahme bezieht sich auf | ja
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Lfd

drom in etwa 5 von 10.000 Untersuchungen” sollte folgendermaRen
gedndert werden: ,,Dazu kommt es beim Test fir das Down-Syndrom
nur in etwa 5 von 10.000 Untersuchungen. Wenn man alle auffalligen
Befunde dieses Verfahrens betrachtet (etwa 15 von 10.000 Untersu-
chungen), ist aber jeder Dritte von ihnen falsch, d.h. das Ungeborene
hat gar kein Down-Syndrom (siehe Fallbeispiel nachste Seite)”.
Begriindung: Der Satz ist unseres Erachtens missverstandlich formu-
liert.

Seite 14 (,Wie zuverldssig ist ein
NIPT?).

Die Seiten 14 und 15 sind als korres-
pondierende Doppelseiten gestal-
tet, die in der spezifischen Versi-
cherteninformation als Einheit aus
Text und Grafik wahrgenommen

Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
69. | GFH Stellungnahme: Seite 13: ,bei dem das Erbgut des Kindes untersucht | pje Stellungnahme bezieht sich auf | nein
wird“ sollte ergdnzt werden z.B. wie folgt: , bei dem das Erbgut des Kin- | sejte 13 (,Was bedeutet das Ergeb-
des mittels anderer Verfahren (Chromosomenanalyse) untersucht | nis des NIPT?“).
wird”
Begriindung: Auch bei der NIPT wird kindliches Erbgut untersucht. Der ] ) ]
Satz wird deshalb dem Laien nur verstandlich, wenn klar wird, dass hier Aus Sicht des G-BA W'r_d die vom
andere Untersuchungsmethoden angewendet werden, die eine direkte SteIIungnehmer beschnebene Er-
Entnahme kindlichen Materials erfordern forderlichkeit der direkten Ent-
nahme von kindlichem Erbgut fir
die Chorionzottenbiopsie und die
Amniozentese im Laufe des gesam-
ten Textes der Seite 13 ausreichend
deutlich.
70. | GFH Stellungnahme: Seite 14: Der Satz ,Dazu kommt es beim Down-Syn- | pje Stellungnahme bezieht sich auf | nein
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test (NIPT) lasst sich kindliches Erbgut (die DNA) aus der Plazenta (Mut-
terkuchen) untersuchen” sollte unseres Erachtens prazisiert werden:
,Mit einem nicht invasiven Pranataltest (NIPT) lasst sich im Blut der
Schwangeren

kindliches Erbgut (die DNA) aus der Plazenta (Mutterkuchen) untersu-
chen.”

Begriindung: Andernfalls kann das Verfahren leicht als invasiver Akt
miRverstanden werden, bei dem Gewebe aus der Plazenta gewonnen
wird (wie bei der CVS). Entscheidend zum Verstandnis der NIPT ist un-
seres Erachtens vor allem, dass die kindliche DNA im mditterlichen Blut
vorhanden und deshalb nicht-invasiv analysierbar ist; das Ursprungsge-
webe (Plazenta) ist hier fiir den Laien eher von untergeordneter Bedeu-
tung.

Seite 10 (,,Was ist ein nicht invasiver
Pranataltest (NIPT)?“).

s. Ifd. Nr. 32

Lfd | |nstitution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Beschluss-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | entwurf
sion der spezifischen Versicherteninfor- | ja/nein
mation, die ins Stellungnahmeverfah-
ren gegeben wurde)
Viele Leserinnen und Leser werden die Zahlenangabe ,,5 von 10.000“ | werden. Deshalb kénnen Redun-
falschlicherweise auf das Down-Syndrom (also einen positiven Testbe- | danzen vermieden werden.
fund) beziehen und daher davon ausgehen, dass ein auffilliger Befund
nur in 5 von 10.000 Féllen falsch ist. Um dieses , klassische” Missver-
standnis von falsch-positiv-Rate und positivem pradiktiven Wert eines
Tests zu vermeiden, schlagen wir vor, das Ergebnis der sehr klaren Dar-
stellung auf Seite 15 schon auf Seite 14 in den genannten Satz einflie-
Ren zu lassen.
71. | GfH Stellungnahme: Seite 10: Der Satz ,,Mit einem nicht invasiven Pranatal- | pje Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
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Intern
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2.3 Anlage 8a: Aligemeiner Teil - Vorgeburtliche Untersuchungen (Pranataldiagnostik)
Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein

fahren gegeben wurde)

Hinweis auf Dissens: Fir die Aufnahme des allgemeinen Teils der Versicherteninformation in die Mu-Rl als verbindliche Grundlage der arztlichen
Aufklarung und Beratung pladiert die PatV; der GKV-SV, die KBV und die DKG wollen diese Inhalte auf der Seite www.gesundheitsinformation.de

veroffentlichen, aber nicht als Anlage in die Mu-Rl aufnehmen. Darum sind in diesem Abschnitt vor allem Riickmeldungen der PatV abgebildet.

72.

GEKO

Stellungnahme: Auf Seite 2 im 2. Absatz empfiehlt die GEKO folgende
Erganzung im Anschluss an den Satz ,,Weil sie vor der Geburt stattfin-
den, werden sie als pranatal bezeichnet.”:

,Vorgeburtliche Untersuchungen dienen dazu, zum einen wahrend der
Schwangerschaft gut fiir das Wohlbefinden des Kindes zu sorgen und
zum anderen Informationen tber das Kind zu gewinnen.”

Begriindung: Die GEKO sieht es als einen wichtigen Aspekt fir das Ver-
standnis der Pranataldiagnostik an, dass der Schwangeren bzw. den El-
tern die unterschiedlichen Ziele der angebotenen vorgeburtlichen Un-
tersuchungen dargestellt werden.

Die Stellungnahme bezieht sich auf
Seite 1 (,Liebe Leserin. Lieber Le-
ser...”).

Zielsetzung der Untersuchungen
wird im folgenden Absatz angespro-
chen

GKV-SV, KBV und DKG: Keine Ande-
rung des Textes mit Blick auf die Verof-
fentlichung auf gesundheitsinforma-
tion.de (Position der Nicht-Aufnahme
der allgemeinen VI in die MU-RL wird
davon nicht beriihrt)

Die Intention des vorgeburtlichen Tests
kann vielfiltig sein. Auch wenn der Test
hier auf eine Eigenschaft des , Kindes”

Nein
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

(Hinweis: die genannten Seitenzahlen
beziehen sich auf die gelayoutete Ver-
sion der allgemeinen Versichertenin-
formation, die ins Stellungnahmever-
fahren gegeben wurde)

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

gerichtet ist, erfolgt die Indikation aus
Sicht der Mutter und ihrer ,Verarbei-
tung” der Schwangerschaft. Der Auf-
fassung der Stellungnahme kann hier
nicht gefolgt werden.

Nach der RL kann ,Der Test ... dann
durchgefiuhrt werden, wenn er gebo-
ten ist, um der Schwangeren eine Aus-
einandersetzung mit ihrer individuel-
len Situation hinsichtlich des Vorlie-
gens einer Trisomie im Rahmen der
arztlichen Begleitung zu ermdglichen.”
Dazu passt die in der Stellungnahme
vorgetragen Intention nicht.

73.

GEKO

Stellungnahme: Auf Seite 2 im 4. Absatz wird in dem Satz ,,Zusatzliche
Untersuchungen kénnen in bestimmten Situationen zur Abklarung ein-
gesetzt werden.” folgende Erganzung empfohlen: ,,Zusatzliche geneti-
sche Untersuchungen kénnen in bestimmten Situationen zur Abklarung
von Auffalligkeiten der Erbanlagen durchgefiihrt werden.”

Begriindung: An dieser Stelle fehlt der wichtige und notwendige Hin-

weis, dass es sich um genetische Untersuchungen handelt. Mit der
empfohlenen Ergdnzung ,Auffilligkeiten der Erbanlagen” mochte die

Die Stellungnahme bezieht sich auf
Seite 1 (,Liebe Leserin. Lieber Le-
ser...”).

In der Information geht es nicht nur
um genetische Untersuchungen.

Nein
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vasiver Pranataltest (NIPT): Bluttest auf Trisomie 13, 18 und Trisomie
21 (Down-Syndrom)“ wie folgt zu erganzen: ,Nicht invasiver Pranatal-
test (NIPT): Bluttest auf bestimmte Auffalligkeiten der Erbanlagen
(Trisomie 13, 18 und Trisomie 21 (Down-Syndrom))*“.

Begriindung: Mit der empfohlenen Erganzung , Auffalligkeiten der Erb-
anlagen” mochte die GEKO es fir die Schwangere klarer und verstand-
licher machen (siehe Begriindung auf Seite 2, zweite Zeile dieser Stel-
lungnahme).

Seite 3 (,Welche zusatzlichen Un-
tersuchungen werden in bestimm-
ten Situationen bezahlt?“).

Vorschlag erreicht das gesetzte Ziel
nicht

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

GEKO es fiir die Schwangere klarer und verstandlicher machen (siehe

Begriindung auf Seite 2, zweite Zeile dieser Stellungnahme).

74. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 2 fehlt in der Uberschrift ,Welche zusatzli- | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Ja
chen Untersuchungen werden in bestimmten Situationen bezahlt?” | Seite 3 (,Welche zusatzlichen Un-
das Adjektiv ,genetischen” vor tersuchungen werden in bestimm-
,Untersuchungen®. ten Situationen bezahlt?“).
Begriindung: Bei den drei genannten Untersuchungen unter der Uber-
schrift ,,Welche zusitzlichen Untersuchungen werden in bestimmten | Anderung Text zu:

Situationen bezahlt?” handelt es sich um genetische Untersuchungen. | rir diese genetische Untersu-
chung Test wird Blut aus der Arm-
vene einer Frau entnommen.”

75. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 2 wird empfohlen, die Uberschrift ,Nicht in- | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
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einem NIPT muss eine ausfihrliche arztliche Beratung stattfinden.” wie
folgt zu @ndern: ,Vor einem NIPT muss eine ausfihrliche arztliche Auf-
klarung stattfinden und eine genetische Beratung angeboten werden.”

Begriindung: Vor vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen ist die
Schwangere gemall § 15 Abs. 3 GenDG genetisch zu beraten. Daher
sollte der Schwangeren deutlich gemacht werden, dass neben der arzt-
lichen Aufklarung eine genetische Beratung in Anspruch genommen
werden kann. Aufklarung und Beratung sollten nicht als arztliche Bera-
tung verkirzt und im Sinne der Klarheit vollstandig benannt werden.

Seite 3 (,Welche zusatzlichen Un-
tersuchungen werden in bestimm-
ten Situationen bezahlt?“).

Anderung Text zu:

,Vor einem NIPT muss eine ausfihr-
liche arztliche Aufklarung und Bera-
tung stattfinden.”

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)
76. | GEKO Stellungnahme: In dem darauffolgenden Satz: ,Fir diesen Test wird | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
Blut aus der Armvene einer Frau entnommen* sollte das Wort ,,Frau” | Seite 3 (,Welche zuséatzlichen Un-
durch ,,Schwangere” ersetzt werden. In der Broschiire sollte einheitlich | tersuchungen werden in bestimm-
der Begriff ,,Schwangere” anstelle ,,Frau” verwendet werden. ten Situationen bezahlt?“).
Begriindung: Die GEKO empfiehlt, konsequent "Schwangere" zu nut-
zen, da diese Formulierung klarer und sachlich zutreffender ist. Siehe Ifd. Nr. 2

77. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 3 im 2. Absatz wird empfohlen, den Satz ,Vor | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Ja
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»Fruchtwasseruntersuchung und Chorionzottenbiopsie” fehlt das Ad-
jektiv

»genetischen” vor ,Untersuchungen” (,Diese genetischen Untersu-
chungen werden von den gesetzlichen Krankenkassen nur bezahlt,
wenn ein Verdacht auf bestimmte Erkrankungen, Fehlbildungen oder
Behinderungen des Kindes abgeklart werden soll."). Es wird angeregt,
hier folgenden Hinweis anzufiigen: , Auch fiir diese Untersuchung ist
eine eingehende Aufkldarung und genetische Beratung die Grundlage.”

Begriindung: Bei der Fruchtwasseruntersuchung und Chorionzottenbi-
opsie handelt es sich um vorgeburtliche genetische Untersuchungen,

Seite 3 (,Welche zusatzlichen Un-
tersuchungen werden in bestimm-
ten Situationen bezahlt?“).

Vertiefung in diese Detailtiefe nicht
notig. Verweise auf andere Inhalte.

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

78. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 3 im 1. Absatz unter der Uberschrift Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein

Fruchtwasseruntersuchung und Chorionzottenbiopsie” wird folgende | Seite 3 (,Welche zusatzlichen Un-
Erginzung angeregt: ,Zur sicheren Diagnose bestimmter Auffilligkei- | tersuchungen werden in bestimm-
ten der Erbanlagen (beispielsweise einer Trisomie) ist ein Eingriff no- | ten Situationen bezahlt?“).
tig.”
Begriindung: Mit der empfohlenen Erganzung ,der Erbanlagen” | Unklar, ob das Verstandnisproblem
mochte die GEKO es fiir die Schwangere klarer und verstandlicher ma- | iberhaupt relevant ist.
chen, dass es sich hierbei um Auffalligkeiten der genetischen Eigen-
schaften (Erbanlagen) handelt, und nicht um Auffilligkeiten der ge-
nannten Trisomien.
79. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 3 im 2. Absatz unter der Uberschrift Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
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Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

die dem GenDG unterliegen. Somit gelten fir diese Untersuchungen
die gesetzlichen Vorgaben zur Aufklarung (§ 9 GenDG) und genetischen
Beratung (§ 15 Abs. 3 GenDG).

80. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 3 in der Tabelle , Uberblick: Vorgeburtliche | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
Untersuchungen” fehlt das Adjektiv , genetische” in der Spalteniiber- | Seite 4 (,,Uberblick: Vorgeburtliche
schrift ,,Zusatzliche Untersuchungen®. Untersuchungen®).

Begriindung: Bei den in der Tabelle genannten Untersuchungen han-
delt es sich um genetische Untersuchungen. Siehe Ifd. Nr. 73
81. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 3 unter der Uberschrift ,Welche weiteren | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Ja

Untersuchungen gibt es?” empfiehlt es sich, im 1. Absatz anstelle , wie
zusatzliche Ultraschalluntersuchungen oder Bluttests” ,,... wie zusatzli-
che Ultraschall- und Blutuntersuchungen” zu schreiben.

Begriindung: Die GEKO empfiehlt an dieser Stelle ,Bluttests” durch
,Blutuntersuchungen” zu ersetzen, um die hier gemeinten

,weiteren” Blutuntersuchungen vom Bluttest auf Trisomie 13, 18 und
21 abzugrenzen.

Seite 5 (,, Welche weiteren Untersu-
chungen gibt es”).

Formulierung analog zur spezifi-
schen Versicherteninfo
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der Uberschrift ,Wo finde ich Adressen und weitere Informationen?“
empfohlen, die auf Seite 12 genannten Informationsangebote (Infor-
mationen dazu und zu weiteren Fragen finden Sie hier:) einzufiigen und
zusatzlich  einen Hinweis auf die Homepage der GEKO
(www.rki.de/geko) sowie eine Verlinkung zum Schwangerschaftskon-
fliktgesetz in die Auflistung aufzunehmen (vgl. Seite 5, vorletzte Zeile
dieser Stellungnahme).

Begriindung: Die GEKO halt alle in der Versicherteninformation ge-
nannten Informationsangebote einschlielich eines zusatzlichen Hin-
weises auf die Homepage der GEKO (GenDG und Richtlinien der GEKO)

Seite 6 (,,Wo finde ich Adressen und
weitere Informationen?“).

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

82. | GEKO Stellungahme: Auf Seite 4 im 3. Absatz unter der Uberschrift ,Muss ich | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein

die Untersuchungen wahrnehmen?“ wird angeregt, den Satz ,Sie kon- | Seite 6 (,,Muss ich die Untersuchun-
nen sich dazu in einer Praxis flir Gynakologie, fir Pranataldiagnostik o- | gen wahrnehmen?“).
der Humangenetik beraten lassen.” wie folgt zu andern: ,,Sie kénnen
dazu in einer Praxis fiir Gynakologie, fir Pranataldiagnostik oder Hu-
mangenetik eine genetische Beratung in Anspruch nehmen.”
N . . . | vgl.Ifd. Nr 18
Begriindung: Vor vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen ist die
Schwangere gemaR § 15 Abs. 3 GenDG genetisch zu beraten. Somit be-
steht ein gesetzlicher Anspruch auf ein genetisches Beratungsangebot
an die Schwangere.
83. | GEKO Stellungnahme: Auf Seite 4 wird nach dem zweiten Spiegelstrich unter | Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
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formation in den Richtlinien aufzunehmen, wird ebenfalls beflirwortet.

Begriindung: Der Anderungsvorschlag der Patientenvertretung sieht
vor, dass werdende Eltern umfassend informiert werden, um gezielte
und informative Entscheidungen treffen zu kénnen. Die dazugehorige
allgemeine Versicherteninformation soll allgemeine Informationen zu
den in Deutschland angebotenen Untersuchungen zur Pranataldiag-
nostik beinhalten. Sie soll neben den gemal Mu-RL erbringbaren Mog-
lichkeiten der vorgeburtlichen Diagnostik wie dem NIPT, sowie der
Fruchtwasseruntersuchung bzw. der Chorionzottenbiopsie, auch Infor-
mationen zum Ersttrimesterscreening umfassen. Dabei werden die
Vor- und Nachteile aller zur Verfligung stehenden Untersuchungen auf-
gezeigt. Das Einbeziehen der allgemeinen Informationen und der Dar-
stellung gemaR Mu-RL erbringbarer Moglichkeiten bietet einen zusatz-
lichen Service flir werdende Eltern. Eine Ubersichtliche Darstellung und
Information zu den in Deutschland angebotenen Untersuchungen zur
Pranataldiagnostik bildet ein Fundament fiir eine informierte Entschei-
dung und stellt somit einen Mehrwert flir Familien dar. Daher wird der

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

und einer Verlinkung auf das Schwangerschaftskonfliktgesetz auch in
dieser Broschiire fiir sinnvoll.
84. | Becton Stellungnahme: Der Anderungsvorschlag der Patientenvertretung, | Die Stellungnahme wird zur Kennt-
Dickinson Uber den vorgelegten Beschlussentwurf hinaus auch die allgemeine In- | nis genommen.
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Wie viel mochte ich vor der Geburt Gber das Ungeborene wissen? Wel-
che Untersuchung kann in meiner Situation sinnvoll sein? Was wiirde
ich tun, wenn Auffilligkeiten wie eine Fehlbildung gefunden werden?
Die Schwangerschaft fortsetzen oder lberlegen, sie abzubrechen?

sollte ersetzt werden durch:
Wie viel mochte ich vor der Geburt Gber das Ungeborene wissen? Wel-
che Untersuchung kann in meiner Situation sinnvoll sein? Kénnte das

Wissen Uber die Fehlbildung die Versorgung des Kindes wahrend der
Schwangerschaft oder bei Geburt verbessern? Was wiirde ich tun,

gen wahrnehmen?“).

vgl. Ifd. Nr. 25

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

Anderungsvorschlag als weitere Optimierung der Richtlinie gesehen
und beflrwortet.
85. | DEGUM Stellungnahme: Seite 1, linke Spalte : Die Stellungnahme bezieht sich auf | Ja
und DGGG | sje kénnen manchmal helfen, aber auch aber auch verunsichern” Seite 6 (,Wo finde ich Adressen und
. . ?Il
sollte ersetzt werden durch: ,Sie kdnnen helfen, aber auch verunsi- weitere Informationen?”).
chern”
Begriindung: Die DEGUM sieht in der bisherigen Form ein Suggestiv- | Anderung Text zu:
aussage. ,Sie konnen helfen, aber auch ver-
unsichern”

86. | DEGUM Stellungnahme: Seite 1, linke Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein

und DGGG Seite 6 (,,Muss ich die Untersuchun-
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Flyers gestaltet werden. Auch der Verweis auf die Gendiagnostik-Kom-
mission ware sinnvoll.

onen).

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

wenn Auffalligkeiten wie eine Fehlbildung gefunden werden? Die
Schwangerschaft fortsetzen oder Gberlegen, sie abzubrechen?
Begriindung: Die DEGUM verweist auf das verbesserte Management
wahrend der Schwangerschaft und bei Geburt durch die pranatale Di-
agnose von zahlreichen Erkrankungen. Als Beispiel sei die verbesserte
perinatale Versorgung bei Geburt von Kindern mit Fehlbildungen wie
Herzfehler in einem Perinatalzentrum genannt.

87. | DEGUM Stellungnahme: Seite 1, linke Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Ja

und DGGG | sje kénnen sich dazu in einer Praxis fiir Gynakologie, fiir Pranataldiag- | Seite 6 (,Wo finde ich Adressen und
nostik oder Humangenetik beraten lassen. weitere Informationen?”).
sollte ersetzt werden durch: Sie kénnen sich dazu durch lhren Frauen-
arzt/arztin sowie wie durch einen Pranatalmediziner/in oder einen Hu-
mangenetiker/in beraten lassen. vgl. Ifd. Nr. 65
Begrindung: Der personliche Frauenarzt/in ist der zentrale, betreu-
ende Arzt in der Schwangerschaft.
Die Beratung kann auch in den Kliniken bzw. den Ambulanzen erfolgen.

88. | DEGUM Stellungnahme: Seite 1, zweite Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Ja (in Weiter-

und DGGG | pje weiteren Informationen sollten in Analogie zu Seite 18 des zweiten | Seite 7 (Weiterfihrende Informati- | entwicklung
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Das Ultraschallbild zeigt auch die Lage des Ungeborenen sowie der Pla-
zenta. sollte ersetzt werden durch:

Das Ultraschallbild zeigt auch die Lage des Ungeborenen sowie des
Mutterkuchens.

chungen werden von den gesetzli-
chen Krankenkassen (ibernom-
men?“).

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-
Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)
Begriindung: Die DEGUM weist darauf hin, dass es keinen Anlass dafir auf www.ge-
gibt, die ,,weiterfihrenden Informationen”im ersten Flyer kiirzer zu ge- sundheitsin-
stalten als im zweiten Flyer. formation.de
89. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2, erste Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Ja
und DGGG | 7y den Standarduntersuchungen gehéren unter anderem das Abtasten | Seite 2 (,Welche Standarduntersu-
des Bauches und regelmaRige Blutabnahmen sollte ersetzt werden chungen werden von den gesetzli-
durch: chen Krankenkassen Ubernom-
?ll
Zu den Standarduntersuchungen gehoren unter anderem die korperli- men?“). Intern
che Untersuchung wie das Abtasten des Bauches und regelmaRige Blut-
abnahmen. Anderung Text zu:
Begriindung: Die DEGUM verweist darauf, dass eine frauenarztliche | ,,Zu den Standarduntersuchungen
Regeluntersuchung in der Schwangerschaft mehr umfasst als nur das | gehdren unter anderem kérperliche
Bauch abtasten. Untersuchungen wie das Abtasten
des Bauches und regelmalige Blut-
abnahmen.”
90. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2, erste Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
und DGGG Seite 2 (,Welche Standarduntersu-
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Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

Begriindung: Die DEGUM versucht die Verwendung von Fremdwortern
zu vermeiden. vgl. Ifd. Nr. 32
91. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2, erste Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
und DGGG Bei Auffalligkeiten sind weitere Ultraschalluntersuchungen moglich. Seite 2 (,Welche Standarduntersu-
sollte ersetzt werden durch: chungen werden von den gesetzli-
Bei Auffélligkeiten wird lhr Frauenarzt/-drztin lhnen weitere Ultra- | chen  Krankenkassen iibernom-
schalluntersuchungen empfehlen. men?“).
Begriindung: Die DEGUM mdchte betonen, dass bei Auffalligkeiten Ult-
raschalluntersuchungen differenzialdiagnostisch nicht nur moglich, f i beibehal
sondern medizinisch sinnvoll und angezeigt sind. oftene Formulierung beibehalten

92. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2, zweite Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein

und DGGG | ~Fur diesen Test wird Blut aus der Armvene einer Frau...” Seite 3 (,Welche zusitzlichen Un-
sollte ersetzt werden durch: ,Fir diesen Test wird Blut aus der Arm- | tersuchungen werden in bestimm-
vene der Schwangeren...” ten Situationen bezahlt?“).
Begriindung: Die DEGUM findet den Begriff ,Schwangere” anstatt
,Frau” angemessener. Diese Empfehlung findet sich an vielen Stellen in
den beiden Broschiiren und wird hier nur exemplarisch erwahnt. vgl. Ifd. Nr. 2

93. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2, zweite Spalte: Vor einem NIPT muss eine aus- | pje Stellungnahme bezieht sich auf | ja

und DGGG | fuhrliche Seite 3 (,Welche zuséatzlichen Un-
tersuchungen werden in bestimm-
ten Situationen bezahlt?“).
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eingeflihrt, um Fruchtwasser oder Gewebe aus der Plazenta zu entneh-
men (Chorionzottenbiopsie). Durch den Eingriff kommt es bei etwa 3
von 1000 Eingriffen zu einer Fehlgeburt.

sollte ersetzt werden durch:

Dabei wird eine feine Nadel durch die Bauchdecke in die Gebarmutter
eingeflihrt, um Fruchtwasser oder Gewebe aus dem Mutterkuchen zu
entnehmen (Chorionzottenbiopsie). Durch den Eingriff kommt es bei
etwa 1 von 1000 Eingriffen zu einer Fehlgeburt.

Begriindung: Die DEGUM verweist auf das bessere Verstandnis durch
Vermeidung von Fremdwortern (Stellungnahme 94a).

In der Meta-Analyse von Salomon et al. (UOG 2019) wird darauf ver-
wiesen, dass wenn die Risikoprofile der Schwangeren in den Gruppen
der Schwangeren mit und ohne Punktion adjustiert werden, das Fehl-
geburtsrisiko bei 0,1% liegt (Stellungnahme 94)..

tersuchungen werden in bestimm-
ten Situationen bezahlt?“).

Zu 94a: siehe Ifd. Nr. 32

Zu 94b: siehe Ifd. Nr.43

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

arztliche Beratung stattfinden sollte ersetzt werden durch: Vor einem | vgl. Ifd. Nr. 18
NIPT muss eine ausfihrliche arztliche Aufklarung und genetische Bera-

tung stattfinden.

Begriindung: Die DEGUM verweist auf das GenDG

94. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2, zweite Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | 94a: nein

und DGGG | Dabei wird eine feine Nadel durch die Bauchdecke in die Gebarmutter | sejte 3 (,Welche zusitzlichen Un- 94b: ja
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und Blutentnahmen.

sollte ersetzt werden durch:

Hinzu kommen weitere Untersuchungen und Blutentnahmen.
Begriindung: Die DEGUM weist darauf hin, dass zwischen der ,9.-12.
Woche“ und der ,,19.-22. Woche” das Bauchabtasten in der Schwange-
renbetreuung keine Bedeutung hat.

chungen werden von den gesetzli-
chen Krankenkassen (ibernom-
men?“).

siehe Ifd. Nr. 89

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

95. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2, zweite Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein

und DGGG | Diese Untersuchungen werden von den gesetzlichen Krankenkassen | ggijte 3 (,Welche zusitzlichen Un-
nur bezahlt, wenn ein Verdacht auf bestimmte Erkrankungen, Fehlbil- | tersuchungen werden in bestimm-
dungen oder Behinderungen des Kindes abgeklart werden soll sollte er- | ten situationen bezahlt?“).
ganzt werden durch:
oder wenn eine ausgepragte miitterliche Sorge vor diesen Besonder- L W .
heiten vorliegt. Kelnt? An.derung", d.as ,,sQII SC.h|Ith
Begriindung: Die DEGUM mdchte betonen, dass auch die groRe Sorge bereits diese Moglichkeiten ein
vor Chromosomenstorung eine Indikation flr die NIPT-Untersuchung
darstellen kann .

96. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2, dritte Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Ja

und DGGG | Hinzu kommen weitere Untersuchungen wie das Abtasten des Bauches | ggjte 2 (,Welche Standarduntersu-
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Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

97. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2, dritte Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein

und DGGG | Entnahme von Gewebe aus der Plazenta (Chorionzottenbiopsie) sollte | ggite 3 (,Welche zusitzlichen Un-
ersetzt werden durch: tersuchungen werden in bestimm-
Entnahme von Gewebe aus dem Mutterkuchen (Chorionzottenbiopsie) | ten Situationen bezahlt?“).
Begriindung: siehe oben

vgl. Ifd. Nr. 32
98. | DEGUM Stellungnahme: Seite 2, dritte Spalte: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein

und DGGG | Manche Arztinnen und Arzte suchen im ETS auch nach anderen Auffal- | gejte 5 (,Welche weiteren Untersu-
ligkeiten, wie Herzfehlern, einem offenen Riicken (Spina bifida) oder | chungen gibt es?*).
einer Fehlbildung der Bauchwand sollte ersetzt werden durch:
Manche Arztinnen und Arzte beurteilen im ETS auch das Risiko einer L .
Praeklampsie (schwangerschaftsinduzierte Bluthochdruckerkrankung) Keine Andfrung, da ETS selbst kein
und suchen auch nach anderen Auffélligkeiten, wie Herzfehlern, einem »Standard” ist.
offenen Ricken (Spina bifida) oder einer Fehlbildung der Bauchwand.
Begriindung: Die DEGUM verweist darauf, dass das Screening auf Pra-
eklampsie seit der Publikation von Rolnik et al. (NEJM 2017), in der die
Pravention der Prdeklampsie durch Aspirin gezeigt wurde, zum Stan-
dard gehort.

99. | DEGUM Stellungnahme: Der Flyer soll das Spektrum der pranataldiagnosti- | getrifft allgemeine VI gesamt Nein

und DGGG | schen Untersuchungen beleuchten. Der Flyer beleuchtet aber nur die

64




Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- Stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Ilhr Recht auf Nichtwissen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer Un-
tersuchung drangen darf. Diese Entscheidung hat auch keinen Einfluss
auf sich daraus moglicherweise ergebende Unterstitzungsleistungen.

Begriindung: Es ist wichtig darauf hinzuweisen, dass auch ein bewuss-
tes Nichtwissen sowie eine Entscheidung fir ein Kind mit Trisomie
keine rechtlichen Konsequenzen haben darf auf sich daraus ergebende
Kosten fir die Solidargemeinschaft (GKV, PKV, Eingliederungshilfe etc.)

Seite 6 (,,Muss ich die Untersuchun-
gen wahrnehmen?“).

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- (Hinweis: die genannten Seitenzahlen | Be-

Nr. | tion beziehen sich auf die gelayoutete Ver- | schluss-
sion der allgemeinen Versichertenin- entwurf
formation, die ins Stellungnahmever- ja/nein
fahren gegeben wurde)

Abklarungsmaoglichkeiten einer Trisomie 21, 18 und 13. Pranatalmedi-
zin ist aber mehr als nur das Erkennen einer Chromosomenstorung.
Uber die vielen anderen Untersuchungen, wie zum Beispiel die feindi-
agnostische Ultraschalldiagnostik zur Diagnose von Fehlbildungen, die
PraventionsmaBnahmen zur Vermeidung einer Praeklampsie, der Ab-
strich zur Detektion einer Streptokokken-Besiedlung und der OGTT
werden nicht erwahnt.

Begriindung: Die DEGUM empfiehlt den allgemeinen Flyer zu pranatal-
medizinischen Untersuchungen dahingehend zu liberarbeiten, dass
auch die anderen vorgeburtlichen Untersuchungen beleuchtet werden,
deren Stellenwert den des NIPTs deutlich Gbersteigt.

100.| DGSP)J Stellungnahme: Seite 3, Erganzung nach 1. Absatz: Die Stellungnahme bezieht sich auf | Nein
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2.4 Hinweis zu Tragenden Griinden

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

101.| Mumina Stellungnahme: Zu Punkt 3.1 in den Tragenden Griinden: Korrektur zu | pje Stellungnahme wird zur Kennt-

den Qualitatsanforderungen Hier heifSt es: ,,In den Tragenden Griinden
zum Beschluss vom 19.09.2019 (Abschnitt 2.5.1) wird dazu weiter aus-
geflhrt: ,,Entsprechende Studien missen in einem peer-reviewed Jour-
nal veroffentlicht worden sein (z.B. gemal “Standards for Reporting Di-
agnostic accuracy studies”). Diese Ausfiihrungen entsprechen nicht
dem Beratungstand des Beschlusses, denn die Anforderung einer Ver-
offentlichung in einem peer reviewed journal wurden gestrichen. Fol-
gender Satz ist stattdessen korrekt: ,Die Studienergebnisse zur Test-
gite missen entsprechend den wissenschaftlichen Standards vollstdn-
dig (z. B. gemaR ,,Standards for Reporting Diagnostic accuracy studies”)
und fir die Offentlichkeit zugénglich veréffentlicht worden sein. Eine
Festlegung zum Ort der Veroffentlichung erfolgt nicht.”

Begriindung: Die am 22.04.2021 verdéffentlichte Korrekturankiindigung
in den Tragenden Griinden und das Abriicken von dem Erfordernis ei-
ner peer-reviewed Publikation der Performance-Daten hat (iberrascht.
Es sollte dem Gremium bewusst sein, dass eine nach 1 1/2 Jahren ver-
kiindete Korrektur der Qualitdtsanforderungen in der Zwischenzeit zu
erheblichem Aufwand bei den betroffenen Unternehmen gefiihrt hat.
Illumina ist den 2019 veroffentlichten Anforderungen in den Tragenden
Grinden gefolgt und hat die Studie mit den IVD-Zulassungsdaten in ei-

nis genommen.
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

nem peer-reviewed Journal veroffentlicht (Pertile MD, Flowers N, Vav-
rek D, et al. Performance of a paired-end sequencing-based noninva-
sive prenatal screening test in the detection of genome-wide fetal chro-
mosomal anomalies. Clin Chem. 2021; In Press). Weitere Studien, die
die Leistungsfahigkeit des Assays in der klinischen Routine belegen,
wurden dariberhinaus veréffentlicht. Um kiinftig nachtragliche Kor-
rekturen und unnotigen Aufwand fir Dritte zu vermeiden, bitten wir
den G-BA, gerade an solch kritischen Stellen von Regulierungen, die die
Einsatzfahigkeit einzelner Produkte generell in Frage stellen kdnnen,
besondere Sorgfalt walten zu lassen.

102.

VDGH

Stellungnahme: Zu Punkt 3.1 in den Tragenden Griinden: Korrektur zu
den Qualitats-anforderungen Hier heil3t es: ,In den Tragenden Grin-
den zum Beschluss vom 19.09.2019 (Abschnitt 2.5.1) wird dazu weiter
ausgefiuhrt: , Entsprechende Studien missen in einem peer-reviewed
Journal veroffentlicht worden sein (z.B. gemaR “Standards for Report-
ing Diagnostic accuracy studies”). Diese Ausfiihrungen entsprechen
nicht dem Beratungstand des Beschlusses, denn die Anforderung einer
Veroffentlichung in einem peer reviewed journal wurden gestrichen.
Folgender Satz ist stattdessen korrekt: ,Die Studienergebnisse zur Test-
gute missen entsprechend den wissenschaftlichen Standards vollstan-
dig (z. B. gemaR ,Standards for Reporting Diagnostic accuracy studies”)
und fiir die Offentlichkeit zuganglich verdffentlicht worden sein. Eine
Festlegung zum Ort der Veroffentlichung erfolgt nicht.”

Die Stellungnahme wird zur Kennt-
nis genommen.
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

Begriindung: Die am 22.04.2021 veroffentlichte Korrekturankiindigung
in den Tragenden Griinden und das Abriicken von dem Erfordernis ei-
ner peer-reviewed Publikation der Performance-Daten hat (iberrascht.
Es sollte dem Gremium bewusst sein, dass eine nach 1 1/2 Jahren ver-
kiindete Korrektur der Qualitatsanforderungen in der Zwischenzeit zu
erheblichem Aufwand bei den betroffenen Unternehmen gefiihrt hat.
Um kinftig nachtragliche Korrekturen und unnétigen Aufwand fir
Dritte zu vermeiden, bitten wir den G-BA, gerade an solch kritischen
Stellen von Regulierungen, die die Einsatzfahigkeit einzelner Produkte
generell in Frage stellen kénnen, besondere Sorgfalt walten zu lassen.
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3. Nicht stellungnahmeberechtigte Organisationen
3.1 Allgemeine Positionierungen und Hinweise

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

103.| donumvi- Stellungnahme: Als Trager von Schwangerschafts- und Schwanger- | pie Stellungnahme wird zur Kennt-

tae e.V. schaftskonfliktberatungsstellen begleiten wir seit Giber zwanzig Jahren | pis genommen.

Frauen und Paare, die Pranataldiagnostik in Anspruch nehmen. Wir
kennen somit aus erster Hand den Nutzen, den diese Familien aus pra-
nataldiagnostischen Angeboten ziehen, sowie den Umgang mit den da-
mit verbundenen Folgen. Unsere Stellungnahme zu der vorliegenden
Versicherteninformation zu nicht invasiven Testverfahren auf Triso-
mien (NIPT) bringen wir auf der Grundlage unserer Erfahrungen und als
Vertretung der Interessen betroffener schwangerer Frauen, werdender
Eltern und Familien ein.

Die Bedingungen, unter denen die NIPT als Kassenleistung zuganglich
gemacht werden, halten wir in verschiedenen Punkten fiir hochproble-
matisch. Dazu haben wir uns im Laufe des Kassenzulassungsverfahrens
gegenlber dem G-BA auch wiederholt geduBert. Wir mochten auch
hier noch einmal eindringlich darauf hinweisen, dass einer schwange-
ren Frau, die um die Gesundheit ihres ungeborenen Kindes und ihre
damit verbundenen personlichen Zukunftsaussichten besorgt ist, durch

Die Stellungnahme nimmt nur teil-
weise Bezug auf die Aufnahme der
Versicherteninformation zur An-
wendung des NIPT 13,18,21, welche
Gegenstand des Stellungnahmever-
fahrens ist, sondern auf den Be-
schluss vom 19.09.2019.
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

die Finanzierung eines Tests auf die Trisomien 13, 18 und 21 keine be-
lastbare Unterstiitzung zuteilwird. Zudem enthalten die gegenwartigen
Bedingungen der Testzulassung Vorannahmen zur Zumutbarkeit eines
Kindes mit Trisomie 21, die fiir Menschen, die damit leben, und ihre
Angehdorigen stigmatisierend sind. Wir missen ebenfalls davon ausge-
hen, dass das friihe Angebot der Tests schon ab der 10. Schwanger-
schaftswoche die Schwangerschaft flir werdende Eltern bis zu einer Ab-
klarung der haufigsten Trisomien unter Vorbehalt stellt.

Schon seit einigen Jahren machen unsere Berater*innen die Erfahrung,
dass schwangere Frauen, die ein positives Testergebnis durch einen
NIPT erhalten, zuweilen einen Vorteil darin sehen, die Schwangerschaft
in einem frihen Stadium (innerhalb der 12 Wochenfrist) zu beenden,
und daher eine diagnostische Abklarung nicht abwarten wollen. Diese
Frauen laufen jedoch aufgrund der relativ haufigen falsch-positiven
Testergebnisse Gefahr, die Schwangerschaft mit ihrem gesunden
Wunschkind abzubrechen. Haufig erleben schwangere Frauen auch die
Wartezeit auf ein Ergebnis — vor allem wahrend der weiterfiihrenden
Diagnostik oder nach einem unklaren Testergebnis — als krisenhaft. Sie
sind dadurch in der wachsenden Beziehung zum ungeborenen Kind und
in ihrer Rolle als Mutter stark verunsichert. Es ist uns daher ein Anlie-
gen, dass schwangeren Frauen, die einen NIPT in Anspruch nehmen,
eine verstandliche, fachlich korrekte und ergebnisoffene Information
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informationen allein nicht in der Lage, den behandelnden Arzt / die be-
handelnde Arztin in die Lage zu versetzen, eine gute Beratung durchzu-
fihren und der Schwangeren die in unserer Gesellschaft tief verwur-
zelte Angst vor einem behinderten Kind, insbesondere vor einem Kind
mit einer kognitiven Beeintrachtigung, zu nehmen.

Das Thema Beratung ist bereits an mehreren Stellen in Schwanger-
schaftskonfliktgesetz (SchKG) und Gendiagnostikgesetz (GenDG) zu fin-
den. Beratung ist also bereits gesetzlich vorgeschrieben. Die gelebte
Realitat sieht jedoch anders aus:

Vor der Beratung - Werbung

Die Hersteller der NIPTs dirfen ihr Produkt ohne Beschrankung bewer-
ben. Ab ca. 13-14 Jahren suchen Patientinnen Frauenarztpraxen auf.
Dort liegen im Wartezimmer zwischen Infomaterial zu HPV- Impfungen,

Die Stellungnahme nimmt nur teil-
weise Bezug auf die Aufnahme der
Versicherteninformation zur An-
wendung des NIPT 13,18,21, welche
Gegenstand des Stellungnahmever-
fahrens ist, sondern auf den Be-
schluss vom 19.09.2019.

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

zum NIPT zur Verflugung steht, die ihnen eine selbstbestimmte Ent-
scheidung ermdglicht. Dazu gehort unserer Auffassung nach besonders
die Erwagung der psychosozialen Implikationen, die der Vorgang der
Testung selbst sowie ein mogliches auffalliges Ergebnis fir die Frau ha-
ben. In diesem Sinne bitten wir um eine wohlwollende Prifung unserer
Stellungnahme.

104.| Elterninitia- | Stellungnahme: Wir wirden es sehr begrifen, wenn es gelingen | pje Stellungnahme wird zur Kennt-

tive BM kénnte, die Beratung zum NIPT zu verbessern. nis genommen.
3X21 Unserer Auffassung nach sind jedoch die medizinischen Versicherten-

71




Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- nicht stellungnahmeberechtigte Organisationen —

Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

hormonellen Verhitungsmitteln und Rickbildungskursen oftmals auch
Flyer der NIPT- Hersteller aus. Text und Bildsprache, je nach Hersteller
sogar der Testname, implizieren, dass ein solcher Test den Start in ein
harmonisches Familienleben mit einem gesunden Kind bedeutet.

Dies ist jedoch eine irrefihrende Botschaft! Hinweise auf die hohe
falsch-positiv-Rate und darauf, dass der Test kein gesundes Kind garan-
tieren kann, finden sich nur im Kleingedruckten. Die Patientin kdnnte
aus den Werbebotschaften sogar schlieRen, dass ohne die Inanspruch-
nahme des NIPT ein harmonisches Familienleben mit einem gesunden
Kind gar nicht moglich ist. Werbung darf keine Angst erzeugen oder Un-
glick und Leid instrumentalisieren!

Auch im Internet werden zunehmend Werbebanner der NIPT-Herstel-
ler eingeblendet, um Marken zu etablieren und das Thema tief im Un-
terbewusstsein der User:innen zu verankern. Die NIPT-Hersteller
freuen sich schon jetzt, dass die Kassenzulassung die Nachfrage auf
dem deutschen Markt deutlich erhéhen wird und in Zukunft auch NIPT
auf andere genetische Abweichungen, etwa auf Mikrodeletionen oder
Einzelgen-Screenings, zunehmend nachgefragt werden (vgl.
https://www.eluthia.com/wp- content/uplo-
ads/2019/11/e9e6f48984c3e7f7f-1.pdf).

Der Deutsche Werberat? Unternimmt nichts. Ein Werbeverbot? Wird
nicht gefordert.
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

Patientinnen sind bereits bevor sie schwanger werden liber viele Jahre
Konsumentinnen. In der Werbung sind Menschen mit Behinderung
kaum prasent. Spatestens mit Beginn der Schwangerschaft wird Wer-
bung fiir Babyprodukte verstarkt wahrgenommen. Die perfekten Wer-
bebabys verstarken die Erwartung, ebenfalls ein gesundes, bildhib-
sches, glucksendes Baby zu bekommen. Auch Babys mit Behinderung
bendtigen Windeln und mogen gerne Glaschen-Kost!

Mittlerweile wirbt ein Automobilhersteller mit einem Autofahrer mit
Beinprothese — in der Vereinszeitschrift der Bundesvereinigung Le-
benshilfe e.V.. Aber eben nur dort! Menschen mit Beinprothese oder
anderen Beeintrachtigungen lesen auch andere Magazine. Und jeder
von uns kann in die Situation geraten, ein Bein zu verlieren.

Menschen mit Behinderung miissen in der Werbung prasenter werden.
Und zwar nicht nur als Kind mit entstelltem Bein, um fiir eine Impfung
gegen Meningokokken-Meningitis zu werben. Die Abwesenheit von
Menschen mit Behinderung in der Werbung ist diskriminierend.

Der Deutsche Werberat? Ist fir Diskriminierung durch Absenz wahr-
scheinlich nicht zustdndig Die Beratung - medizinisches Modell von Be-
hinderung

Den Arzt:innen wird in ihrer Ausbildung meist ausschlieRlich das medi-
zinische Modell von Behinderung vermittelt. Sofern sie keinen persén-
lichen Bezug zum Thema Behinderung haben, ist das Wissen Uber das
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

Leben mit einer Behinderung oft rudimentar. Auch das Wort ,Mongo-
lismus“ist uns in Arztgesprachen schon begegnet. Fiir sehr viele Arzt:in-
nen ist eine Trisomie eine Behinderung, die ,heute nicht mehr sein
muss”.

Diese Einstellung wird von den Herstellern des NIPT noch befeuert. Sie
halten Fortbildungs- veranstaltungen fiir Arzt:innen ab, in denen sie ihr
Produkt bewerben. In den Einladungen flr diese Veranstaltungen kiin-
digen die Hersteller an, fiir diese Veranstaltungen Fortbildungspunkte
zu beantragen.

Die Beratung vor der Inanspruchnahme eines NIPT und die Befund-
Ubermittlung nach einem positiven Ergebnis dirfen sich jedoch nicht
auf die medizinischen Fakten beschranken!

Eine Fortbildungspflicht fiir Arzt:innen zu den psycho-sozialen Aspek-
ten der Beratung? Wird nicht gefordert. Auf Grund unserer Erfahrun-
gen erscheint es uns fraglich, ob die Versicherteninformationen allein
geniigen, um die notwendige Qualifikation der Arzte (§ 135 Absatz 1
Satz 2 SGB V) sicherzustellen. Diesbeziigliche Forderungen seitens des
G-BA? Keine.

Jedes Jahr versorgen wir Hebammen- und Frauenarztpraxen anlasslich
des Welt-Down-Syndrom-Tages mit Postern und Visitenkarten unserer
Selbsthilfegruppe. Manche Praxen hangen die Poster fiir einige Tage
auf, andere lassen diese in der Schublade verschwinden: ,Meine Pati-
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

entinnen mochten das nicht.”. Uns kommt es teilweise so vor, als wir-
den die Arzt:innen eine Art geschiftsschadigende Wirkung befiirchten,
die von den Postern ausgehen kdnnte. Uns ist eine Hebammenpraxis
bekannt, die den Mut (?) hatte, einer jungen Frau mit Down-Syndrom
einen Praktikumsplatz anzubieten. Selbst wir empfinden das als mutig,
obwohl es selbstverstandlich sein sollte!

Durch eine Aufnahme des NIPT in die Mutterschafts-Richtlinie, insbe-
sondere in Verbindung mit der schwammigen Indikation, wird der NIPT
von den Patientinnen als Regelversorgung angesehen werden: Was die
Kasse bezahlt, muss sinnvoll sein. Aber auch viele Arzt:innen werden
ein Screening auf Trisomien als Regelversorgung auffassen. Arzt:innen
werden ihren Patientinnen den NIPT anbieten — sei es auf Grund einer
ableistischen Grundhaltung, sei es auf Grund des Vorhandenseins einer
Abrechnungsziffer oder aus Angst vor Regressforderungen der Eltern,
da sie als Arzt:innen die Geburt eines Kindes mit Trisomie nicht verhin-
dert haben.

Eine Klarung der Haftungsfrage durch den Gesetzgeber? Nicht in Sicht.

Nach der Beratung - Dokumentation und Evaluation
Uns sind sehr viele Beispiele schlechter Beratung durch Arzt:innen be-

kannt. Und auch eine Schwangerschaftskonfliktberatung in anerkann-
ten Beratungsstellen erfolgt nicht immer vorurteilsfrei. Aktuell wird der
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

Beratungsprozess nicht dokumentiert, wie es § 135 Absatz 1 Satz 3 SGB
V fordert, und erst recht nicht wissenschaftlich evaluiert. Weder die
Ausfihrlichkeit der Beratung, noch der Inhalt des Beratungsgesprachs
oder der von der Patientin empfundene Grundtenor (ableistisch, er-
gebnisoffen, ermutigend) wird dokumentiert und durch Dritte wissen-
schaftlich evaluiert.

Zurzeit lasst sich nicht einmal sagen, welche Patientin den Test eher als
IGeL-Leistung in Anspruch nimmt: die finanzschwache junge Altenpfle-
gerin oder die wohlhabende, spatgebarende Akademikerin mit 10- Jah-
res-Karriereplan, die berufliche Nachteile durch ein behindertes Kind
beflirchtet. Oder haben gar die Partner:innen das groBere Bedirfnis
,es“ zu wissen? Es gibt keine Beschwerdestellen, an die Schwangere
sich wenden konnten, wenn ihr Recht auf Nicht- Wissen nicht respek-
tiert wurde, wenn sie eine Beratung als verletzend oder verstérend
empfunden oder sich von Arzt:innen unter Druck gesetzt gefiihlt ha-
ben.

Forderung nach einer verpflichtenden Dokumentation, wissenschaftli-
cher Evaluation und einem transparenten Beschwerdemanagement?
Nicht in Sicht.

Vor / in / nach der Beratung - Grundhaltung der Gesellschaft
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Lfd

Nr.
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Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung
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Anderung
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Statt daran zu arbeiten, dass die Vorstellung, ein behindertes Kind
grofiziehen zu ,missen”, ihre Schrecken verliert, soll die Solidarge-
meinschaft lieber ein Screening aller besorgten Schwangeren bezah-
len? Das darf nicht sein! Durch eine Kassenfinanzierung des NIPT wird
die aktuell vorherrschende ableistische Grundhaltung der Gesellschaft
verstarkt statt verringert!

Die groRRe Herausforderung ist es, die Grundhaltung unserer Gesell-
schaft zu verandern. Dies ist eine gesamtgesellschaftliche Aufgabe und
Aufgabe des Gesetzgebers! Ein Kind mit Behinderung muss man nicht
vermeiden! Zur Schwangerschaft und zur Geburt eines Kindes mit
Trisomie 21 darf man gratulieren! Man soll sogar! Wir wiinschen uns
das!

Ergebnisoffene Beratung reicht nicht! Wir wiinschen uns, dass man un-
sere Beflirchtungen als Schwangere ernst nimmt und uns Losungswege
aufzeigt. Und damit ist nicht ,Sie kdnnen es wegmachen. Das ist lhre
Entscheidung!” gemeint, sondern Informationen tiber Unterstiitzungs-
angebote. Mit einem behinderten Kind ist niemand allein!

Als Eltern von Kindern mit Behinderung wiinschen wir uns, dass Biiro-
kratie abgebaut und der Zugang zu Unterstiitzungsangeboten verein-
facht wird. Dies betrifft sowohl die Unterstilitzung durch die Kranken-
und Pflegekasse, z.B. bei der Bewilligung von Hilfsmitteln und Thera-
pien, als auch die Unterstiitzung des Sozialamtes, z.B. bei der Bewilli-
gung von Schulbegleiter:innen.
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tels eines molekulargenetischen Tests (NIPT) fiir die Anwendung bei
Schwangerschaften mit besonderen Risiken

Als niedergelassener Pranataldiagnostiker mochte ich gerne zu diesem
BeschluR Stellung nehmen. Die cfDNA Bestimmung hat in der Pranatal-
diagnostik einen wichtigen Stellungswert. Wie bekannt ist, konnen
hiermit mit einer extrem hohen Aussagekraft Kinder mit einer Trisomie
21 entdeckt werden. Ebenso ist die Detektionsrate fiir ein Kind mit
Trisomie 13 oder 18 sehr hoch. Die cfDNA-Bestimmung fur Kinder mit
T13, 18 und 21 als Kassenleistung anzubieten wird aber einer guten mo-
dernen Schwangerschaftsbetreuung nicht gerecht. Es werden der Ge-
sellschaft immense Kosten entstehen, da diese Untersuchungen breit-
flachig ohne wirkliche Indikation wahrgenommen werden wird und
OHNE, dass sie die Schwangerschaftsversorgung verbessern wird. Eine
zielgerechte Umsetzung eines NIPT’s als Kassenleistung sehe ich nicht
als sinnvoll. Weder ethisch, noch medizinisch, noch volkswirtschaftlich.

Die Stellungnahme nimmt nur teil-
weise Bezug auf die Aufnahme der
Versicherteninformation zur An-
wendung des NIPT 13,18,21, welche
Gegenstand des Stellungnahmever-
fahrens ist, sondern auf den Be-
schluss vom 19.09.2019.

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

Inklusion in allen Lebensbereichen muss selbstverstdandlich werden und
darf nicht etwas bleiben, um das man betteln muss. Hierhin sollte das
Geld der Solidargemeinschaft flieBen!
Es ist normal verschieden zu sein! - Richard Weizsacker, 1993
=>s. weitere beigefiigte Artikel unter Kap. 3.5 Quellen
105.| Praenat An den GBA bzgl. des Beschlusses zur Nicht-invasive Pranataldiagnostik | pje Stellungnahme wird zur Kennt- | nein
FEM zur Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 mit- | njs genommen.

Intern
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

medizinisch: Frankfurt am Main 25. Mai 2021 - In der Vorlage gibt es
die Einschrankung - Begriindeter Einzelfall. Das ist ein Widerspruch!
Wenn ich einen begriindeten Verdacht auf eine Aneuploidie habe
MUSS ich diese definitiv abklaren. Dazu werde ich auch in Zukunft eine
diagnostische Punktion brauchen. - Ein selektiver Verdacht auf Triso-
mie 13, 18 und 21 gibt es nicht. Das sind drei verschiedene chromoso-
male Anomalien mit unterschiedlicher Auspragung. Und auch hier
muss bei begriindeten verdacht eine diagnostische Punktion durchge-
flihrt werden. - In der Begriindung steht: Im Falle eines nicht auffalligen
Testergebnisses ist eine weitere invasive Abklarung nicht erforderlich,
weil das Ergebnis mit groRer Sicherheit korrekt ist. Diese Aussage ist
FALSCH! Worauf basiert den der begriindete Verdacht? Habe ich eine
Auffalligkeit MUSS ich der Patientin eine diagnostische Punktion anbie-
ten. - Der NIPT sucht selektiv nach drei Aneuploidien, deren Inzidenzen
extrem unterschiedlich sind. Und warum muss ich Trisomie 13, 18 und
21 abklaren, wenn ich doch nur den Verdacht auf eine der drei Anoma-
lien hatte? - Jede Patientin MUSS bei einer genetischen Untersuchung
entsprechend dem GenDiag Gesetz aufgeklart werden. Dies Erlaubnis
ist kein Standard bei Frauenarzten. Wer soll die Patientinnen aufklaren.
- Keine Bericksichtigung anderer Anomalien/Erkrankungen der Feten,
die ggf. viel haufiger vorkommen. - Die Behauptung das Abortrisiko bei

Intern
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

diagnostischen Punktion sei 1:200 oder groRer ist falsch! Laut aktuellen
Untersuchungen ist das Abortrisiko 1:1000.

volkswirtschaftlich - Im Alltag wird dieser Test (ggf. auch als Selbst-
schutz vieler Arzte) breitflichig und nicht zielgerichtet angewendet
werden. Es werden immense Kosten entstehen, weil dieser Test in die
Alltagsdiagnostik Gbergehen wird. - Diagnostische Punktionen sollten
sowieso nur noch bei begriindetem und nicht statistischem Verdacht
durchgefiihrt werden - keine wesentliche Reduktion der diagnosti-
schen Punktionen mehr. Das heil’st mehr oder weniger bleiben die Kos-
ten fiir diagnostische Punktion bestehen und es werden dann zusatzlich
mehrere tausende cfDNA-Bestimmung bezahlt werden miissen. (und
dies hauptsachlich zur Beruhigung von Patientinnen - ohne medizini-
sche Sinnhaftigkeit)

ethisch. - Durch diesen Test entsteht ,DownSyndrom-Hunting“. Vor al-
lem, wenn der Test schon ab der 10. SSW angeboten wird. Somit ist
eine Beratung nicht mehr moglich. Frauen werden die Schwangerschaf-
ten abbrechen, ohne dass Sie beraten werden kénnen, welche Auspra-
gung zum Beispiel ein mogliches Down-Syndrom hat. Die Zeit von Stel-
lung der NIPT-Verdachtsdiagnose 9+0 SSW bis zur klarenden Punktion
(11+0 SSW) wird fur viele Frauen sehr belastend werden und ich postu-

Intern
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Lfd

Nr.

Institution/
Organisa-
tion

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung

Wiirdigung

Anderung
Be-
schluss-
entwurf
ja/nein

liere, dass viele Patientin den ,,bequemen Weg“ der Fristenregelung ge-
hen werden. Hinzu kommt, dass in der 10. SSW in der Regel Gberhaupt
kein begriindeter Verdacht gestellt werden kann. Hinzu kommt, dass
bei einer sehr frihen Testdurchfiihrung die Rate der Diagnosefehler
steigt und auch das Abortrisiko durch ,friih erzwungene” diagnostische
Punktion steigt. - Ethisch ist es aus meiner Sicht auch nicht vertretbar,
dass die Endverantwortung bei spezialisierten Arzten sein wird und Ho-
norierung aber auf alle Frauendrzte verteilt werden soll. Zusammenfas-
send bin ich der Uberzeugung, dass die cfDNA-Bestimmung ein wichti-
ger Baustein in der Pranataldiagnostik ist. Diesen Test aber als Kassen-
leistung anzubieten wird dazu flihren, dass diese Untersuchung zur un-
selektierten genetischen Basisuntersuchung werden wird. Dies ist dann
keine gute pranataldiagnostische Betreuung der schwangeren Patien-
tinnen mehr, volkswirtschaftlich sehr teuer und ethisch meines Erach-
tens duBerst fraglich. Aus meiner Sicht ist es eine FALSCHE Entschei-
dung die cfDNA-Bestimmung als Kassenleistung anzubieten.

Intern
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3.2 Anlage 8: Spezifischer Teil - Der nicht invasive Pranataltest (NIPT) auf Trisomie 13,18 und 21

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

106.| BVF Stellungnahme: Er wird nur dann von den gesetzlichen Krankenkassen | Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein

bezahlt, wenn Sie und Ihre Arztin oder Ihr Arzt gemeinsam entschieden
haben, dass der Test fiir Sie sinnvoll ist. Das hangt vor allem von lhrer
personlichen Situation ab.

Begriindung: Die Entscheidung wird nicht gemeinsam getroffen oder
getragen. Vielmehr findet durch die Arztin/Arzt eine ergebnisoffene
ausfiihrliche Beratung statt. Und im Anschluss trifft dann die Schwan-
gere allein eine Entscheidung (iber die Inanspruchnahme von NIPT. Als
Begriindung zur Inanspruchnahme reicht nach dem Wortlaut der ge-
planten Neufassung der Mutterschaftsrichtlinien (GBA Beschluss vom
19.09.2019 — Aufnahme NIPT Mutterschaftsrichtlinien Seite 3) In den
gednderten Mutterschaftsrichtlinien steht: ,,...mit dem Ziel der Vermei-
dung der (...) invasiven MalRnahmen, sofern ein entsprechender Test
geboten ist, um der Schwangeren eine Auseinandersetzung mit ihrer
individuellen Situation hinsichtlich des Vorliegens einer Trisomie im
Rahmen der &rztlichen Begleitung zu ermoglichen. Ein statistisch er-
hohtes Risiko fir eine Trisomie allein reicht fiir die Anwendung dieses
Tests nicht aus.” Zudem sind in den Mu-RL in diesem Zusammenhang
keine ,, anderen Untersuchungen” vorgesehen und nicht erwahnt: Die
unspezifische Angst/Auseinandersetzung der Schwangeren reicht nach
den Tragenden Griinden des GBA Beschlusses vom 19.09.2019, Seite 4
aus. Von einer ,gemeinsamen Entscheidung” ist hier nicht die Rede,

Seite 2 (,Liebe Leserinnen und Le-
ser”).

s. Ifd. Nr. 2

Auch wenn eine medizinische Vor-
gehensweise ausdricklicher Zu-
stimmung der ,Patientin® bedarf
und ohne diese nicht stattfinden
kann, beabsichtigt die Formulierung
»gemeinsam” den Sachverhalt, dass
gemald RL der Test arztlich “gebo-
ten” sein muss, es also einer dezi-
dierten arztlichen Entscheidung zur
Indikationsstellung bedarf.

Aus der Gemeinsamkeit der Ent-
scheidungen erwachst die ,Indika-
tion”.
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chende Folgen haben. Bevor Sie sich fir oder gegen einen NIPT ent-
scheiden, ist es wichtig, dass Sie sich Gber folgende Fragen Gedanken
machen und rechtzeitig gut beraten lassen:

* Mdchten Sie tiberhaupt erfahren, ob Ihr ungeborenes Kind eine Triso-
mie hat?

e Was wiirden Sie bei einem auffélligen Ergebnis tun:
e Wirden Sie das Kind auf jeden Fall bekommen?
e Oder wiirde ein Schwangerschaftsabbruch fiir Sie infrage kommen?

Begriindung: Die Formulierung: Oder wiirde ein Schwangerschaftsab-
bruch fir Sie infrage kommen? ist hier verklirzend und allein auf ein
NIPT-Ergebnis bezogen. EIN NIPT stellt keine Trisomie fest. Ein auffalli-
ges Ergebnis muss aus einer medizinischen und psychologischen Logik
heraus immer durch eine diagnostische Punktion abgesichert werden,
egal ob sich die Schwangere fiir oder gegen die Fortfiihrung der
Schwangerschaft entscheidet. Gerade wegen der genannten Uberle-
gungen, muss sich die Schwangere sicher sein, wenn sie sich fiir einen
Abbruch entscheidet bzw. sich auf die Bedirfnisse eines Kindes mit
Trisomie einstellen will.

Seite 3 (,Vorgeburtliche Untersu-
chungen — ja oder nein?“).

s. Ifd. Nr. 2, 25 und 52

Gemal der Absicht der Richtlinien-
entscheidung muss ein ,auffalliges
Ergebnis“ des NIPT auf Trisomie
nicht durch eine Punktion geklart
werden, wenn ein Schwanger-
schaftsabbruch nicht (mehr) zur
Diskussion steht.

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

und sie darf es auch nicht sein, denn damit wiirde die autonome und
autarke Entscheidung der Schwangeren in Frage gestellt.
107.| BVF Stellungnahme: Vorgeburtliche Untersuchungen kdnnen weitrei- | Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
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Arzt zu der Uberzeugung kommt, dass der Test in ihrer persénlichen
Situation notwendig ist.

Begriindung: Zu Gemeinsamkeit siehe obige Ausfiihrungen.

Seite 11 (,,Wann wird der NIPT von
den Krankenkassen (bernom-
men?*).

s. Ifd. Nr. 106

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

108.| BVF Stellungnahme: Sie kdnnen sich auch jederzeit eine zweite arztliche Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja

Meinung einholen. Seite 4 (,Welche Beratungsange-

Begriindung: Hinweis auf fehlenden Kostentrager: Ein Zweitmei- bote gibt es?*).

nungsverfahren gibt es in der Gynakologie und Geburtshilfe lediglich

bei der Indikationsstellung vor geplanter Hysterektomie, in der Hu- Die Stellungnahme wird begriiRt

mangenetik iberhaupt nicht. Die Qualifikation zur Beratung von NIPT | nd umgesetzt.

(nach GenD-Gesetz, GeKo) besitzen entweder Facharzte fir Humange-

netik oder Facharzte flr Frauenheilkunde und Geburtshilfe mit der Zu- ) i

satzqualifikation zur fachgebundenen Humangenetischen Beratung Aus Sicht de?_ G_E_’A kdnnen dgrch

nach § 7 Abs. 3 GenDG (iber ihre Arztekammer nachgewiesen haben. den gﬂegen_standhchen satz Miss=
verstandnisse entstehen.

109.| BVF Stellungnahme: wenn eine Frau gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem | Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
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Frauen

durch den Eingriff eine Fehlgeburt haben. Deshalb versucht man, diese
eingreifenden Untersuchungen moglichst zu vermeiden.

Begriindung: CVS und AC werden in der Risikobetrachtung nicht ge-
trennt betrachtet. Das Abortrisiko der AC (Fruchtwasseruntersuchung)

Seite 13 (,,Was bedeutet das Ergeb-
nis des NIPT?“).

s. Ifd. Nr. 43

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

110.| BVF Stellungnahme: ,Der Test ist unauffallig” Dieses Ergebnis ist sehr zu- | Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein

verlassig. Es ist sehr unwahrscheinlich, dass das Ungeborene eine Triso- | Seite 12 (,Was bedeutet das Ergeb-
mie hat. Zur Abkldrung einer Trisomie sind dann keine weiteren Unter- | nis des NIPT?“).
suchungen wie eine Fruchtwasseruntersuchung notig.
Begriindung: Die Patientin wird irrgefiihrt, da ihr falschlicherweise der | 5 |fd. Nr. 6
Eindruck vermittelt wird, dass keine weiteren Untersuchungen in diese
Richtung notig sind. Koérperliche Fehlbildungen und andere Chromoso-
menstorungen sind dadurch nicht ausgeschlossen.
111.| BVF Stellungnahme: Entnahme von Gewebe aus der Plazenta (Chorionzot- | Die Stellungnahme bezieht sich auf | ja
tenbiopsie): moglich ab der 12. Schwangerschaftswoche. Das Gewebe | Seite 13 (,,Was bedeutet das Ergeb-
wird im Labor untersucht. Das Ergebnis liegt nach zwei bis drei Wo- nis des NIPT?“).
chen vor. Es gibt einen Schnelltest, der nach ein bis zwei Tagen ein Er-
gebnis liefert. Er muss aber meist selbst bezahlt werden. s Ifd. Nr. 8
Begriindung: Das erste medizinisch verwertbare Ergebnis als DIAG-
NOSE (Gewebe-Direktpraparation) liegt am nachsten Tag vor.
112.| BVF Stellungnahme: Schwerwiegender ist aber, dass etwa 3 von 1000 | pje Stellungnahme bezieht sich auf | ja
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passiert das bei weniger als 1 von 10.000 Untersuchungen.
Begriindung: FALSCH:

Hier muss eine klare Begrifflichkeit her: Sofern hier die Sensitivitat ge-
meint ist, muss diese klar nach Untersuchungssetting differenziert wer-
den. Diese betragt

groBen Metaanalysen zufolge: NIPT-Sensitivitat

High-risk Low-risk

Trisomie 21 98-99% 96-99%

Trisomie 18 93-97% 86-97%

Trisomie 13 91-95% 65-90%

Angaben ohne

No call (2-3%)

In einer statistischen Betrachtung (test performance) ist die Rate der
nicht verwertbaren NIPT-Ergebnisse (no call) hierbei noch nicht bertick-
sichtigt: Sie ist aber genauso auslésend fiir eine weiterfihrende, haufig

Seite 14 (,Wie zuverlassig ist ein
NIPT?“).

s. Ifd. Nr. 70

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

liegt in modernen Studien bei 1-2/1000 und nicht 3/1000 (Vergl.
https://www.bvnp.de/aktuelle-risiken-der-diagnostischen-punktion-
amnio-zentese---ac-chorionzottenbiopsie---cvs---der-wissenschaftli-

che-blick/). Zudem wird die Chorionzottenbiopsie (CVS), mittlerweile

fast genauso haufig wie die AC durchgefiihrt. Sie ist praktisch risikofrei.

Die Zeiten, wo Arzte und die Gesellschaft den Schwangeren Fehlgeburt-

sangste aufbirden mussten, sind langst vergangen.

113.| BVF Stellungnahme: Eine Trisomie wird ibersehen. Beim Down-Syndrom | pje Stellungnahme bezieht sich auf | nein
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entscheiden — das heiRt: ohne die Zustimmung des Vaters.
Begriindung: Nicht eindeutig. Vater der Schwangeren?

Seite 16 (,,Vor einer Untersuchung —
wie entscheiden?”).

Der gegenstandliche Halbsatz
wurde bereits nicht fiir den —Be-
schlussentwurf Ubergenommen
und war nur noch in der gelayoute-
ten Fassung enthalten.

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

invasive Diagnostik. Die no call -Rate muss von der Sensitivitat subtra-
hiert werden. Dies kommt einer Erhéhung der Test-positiv-Rate mit
Senkung des PPV (positiv pradiktiver Wert) gleich. Damit sinkt der PPV
in der High-Risk-NIPT-Untersuchungsgruppe bei T21 auf einen Bereich
zwischen 8% und 46%, bei T18 zwischen 2% und 29%, bei T13 zwischen
1% und 15%. Sofern hier der negative Vorhersagewert (NPV) gemeint
ist, muss dies ebenfalls begrifflich unmissverstandlich und klar benannt
werden: Die robustesten Daten hierzu stammen aus der Meta-Analyse
von Taylor-Philips (Taylor-Philips 2016).
114.| BVF Stellungnahme: Eine Frau hat zudem das gesetzliche Recht, allein zu Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein
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Begriindung: Durch Positionierung auf gleicher Hohe der Ultraschallun-
tersuchungen (19. — 22. Woche: Ultraschall und 29. — 32. Woche: Ult-
raschall) mit dem Text ,,Dienen zur Abkldrung eines Verdachts auf Triso-
mien oder anderer Auffilligkeiten.” Ist dieser missverstandlich. Der
Text soll durch Pfeile einen Bezug innerhalb der rechten Spalte erzielen.
Es konnen dennoch falsche Erwartungen zum 2. und 3. US-Screening
ausgelost werden.

Seite 19 (,,Uberblick: Vorgeburtliche
Untersuchungen®).

s. Ifd. Nr. 2

Lfd | Institution/ | Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung

. Organisa- Be-

Nr. | tion schluss-
entwurf
ja/nein

115.| BVF Stellungnahme: Uberblick: Vorgeburtliche Untersuchungen Die Stellungnahme bezieht sich auf | nein

Intern

88




Auswertungstabelle schriftliche Stellungnahmen

- nicht stellungnahmeberechtigte Organisationen —

3.3 Anlage 8a: Aligemeiner Teil - Vorgeburtliche Untersuchungen (Pranataldiagnostik)
Lfd. | Institu- Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
Nr. | tion/Organi- Beschluss-
sation entwurf
ja/nein

Hinweis auf Dissens: Fiur die Aufnahme des allgemeinen Teils der Versicherteninformation in die Mu-RI als verbindliche Grundlage der arztlichen
Aufklarung und Beratung pladiert die PatV; der GKV-SV, die KBV und die DKG wollen diese Inhalte auf der Seite www.gesundheitsinformation.de

veroffentlichen, aber nicht als Anlage in die Mu-Rl aufnehmen. Darum sind in diesem Abschnitt vor allem Riickmeldungen der PatV abgebildet.

nur, wenn eine Frau gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem Arzt entschie-
den hat, dass der Test in ihrer personlichen Situation sinnvoll ist.

Begriindung: Ausfiihrungen zur missverstandlichen Gemeinsamkeit siehe
obige Ausfiihrungen.

auf Seite 3 (,Welche zusatzlichen
Untersuchungen werden in be-
stimmten Situationen bezahlt?).

vgl. Ifd. Nr. 106

116. | BVF Stellungnahme: Aus dem Blut lassen sich zum Beispiel Blutgruppe und | Die Stellungnahme bezieht sich | j5
Rhesusfaktor bestimmen und erkennen, ob ein Schutz gegen Roteln und | auf Seite 2 (,Welche Standardun-
andere Infektionen besteht. tersuchungen werden von den ge-
Begriindung: Die beispielhafte Aufzihlung von Rételn ist zu streichen. Die | setzlichen Krankenkassen Uber-
indizierte Vorgehensweise zu Roteln-Titer-Kontrolle nach Mu-RL stellt auf- | nommen?®).
grund der Einschrankungen durch eine geringe Haufigkeit eine Ausnahme
dar. Intern
117.| BVF Stellungnahme: Die gesetzlichen Krankenkassen iibernehmen die Kosten | Die Stellungnahme bezieht sich | Nejn
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(Trisomie 21) und fiir Vielfalt und die Gleichstellung aller Menschen ein.
Wir haben uns von Anfang an klar gegen NIPT als selektive Pranataldiag-
nostik positioniert.

Begriindung: Lt. Abschlussbericht des IQWIG wird die Kurzinfo der Gber-
arbeiteten Version der Versicherteninformation von bis zu 40 % der
Schwangeren als Verpflichtung gesehen, den Test im Rahmen der Vor-
sorge machen zu miussen. s. S. -12- des Abschlussberichts Ausgewogenheit
/ Freiwilligkeit ... Bei 30 % bzw. 40 % erweckte die Kurzinfo den Eindruck,

allgemeinen Versicherteninforma-
tion zur Anwendung des NIPT
13,18,21, welche Gegenstand des
Stellungnahmeverfahrens ist, son-
dern auf den Beschluss vom
19.09.2019.

Lfd. | Institu- Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
Nr. | tion/Organi- Beschluss-
sation entwurf
ja/nein
118. | BVF Stellungnahme: Fruchtwasseruntersuchung und Chorionzottenbiopsie | Die Stellungnahme bezieht sich | Nein
Zur sicheren Diagnose bestimmter Auffalligkeiten (beispielsweise einer | auf Seite 3 (,,Welche zusatzlichen
Trisomie) ist ein Eingriff notig. Dabei wird eine feine Nadel durch die | Untersuchungen werden in be-
Bauchdecke in die Gebarmutter eingefiihrt, um Fruchtwasser oder Ge- | stimmten Situationen bezahlt?“).
V\{ebe_ aus der PIazen_ta zu entnehmen (C.hor.ionzotter!biopsie). Durch den Auswertung der Literatur im Ab-
Eingriff kommt es bei etwa 3 von 1000 Eingriffen zu einer Fehlgeburt. schlussbericht des IQWIG, keine
Begriindung: CVS und AC werden in der Risikobetrachtung nicht getrennt | neyen Argumente
betrachtet. Das Abortrisiko der AC (Fruchtwasseruntersuchung) liegt in
modernen  Studien bei 1-2/1000 und nicht 3/1000 (Vergl.
https://www.bvnp.de/aktuelle-risiken-der-diagnostischen-punktion-am-
nio-zentese---ac-chorionzottenbiopsie---cvs---der-wissenschaftliche-
blick/). Zudem wird die Chorionzottenbiopsie (CVS), mittlerweile fast ge- intern
nauso haufig wie die AC durchgefiihrt. Sie ist praktisch risikofrei. Die Zei-
ten, wo Arzte und die Gesellschaft den Schwangeren Fehlgeburtsingste
aufbirden mussten, sind langst vergangen.
119. | Kids Ham- SteIIungnahme:. KII?S H'amburg e. V. KomPetenz- und Infozentrum Down- | . Stellungnahme nimmt nur teil-
burg Syndrom setzt sich im Sinne der UN-BRK fiir Menschen mit Down-Syndrom | . Bezug auf die Aufnahme der
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Nr.

Lfd.

Institu-
tion/Organi-
sation

Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung
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Beschluss-
entwurf
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alle Untersuchungen machen zu missen. Quelle:
https://www.igwig.de/download/p17-01 versicherteninformation-zur-
praenataldiagnostik abschlussbericht v1-0.pdf?re=187547

Damit entspricht auch die liberarbeitete Version der Versicherteninforma-
tion nicht dem Gebot der neutralen Information. Die Versicherteninforma-
tion informiert nicht ergebnisoffen. Es besteht die Gefahr, dass es in der
Folge zu mehr Fruchtwasseruntersuchungen und zu mehr Schwanger-
schaftsabbriichen kommen wird. Wir bitten Sie, das Verfahren bis auf wei-
teres zu stoppen. Wir fordern, dass der GBA diese Versicherteninforma-
tion nicht herausgibt. Wir sind der festen Uberzeugung, dass die endgiil-
tige Entscheidung auf politischer Ebene getroffen werden muss.

TICETTT
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3.4 Hinweise zu den Tragenden Griinden
Lfd. | Institu- Stellungnahme/Anderungsvorschlag/Begriindung Wiirdigung Anderung
Nr. | tion/Organi- Beschluss-
sation entwurf
ja/nein
120. | Elterninitia- | Bereits der erste Absatz der ,Anlage 2 — Tragende Griinde” wirft fir uns | Die Stellungnahme  wird zur
tive nach wie vor Fragen auf: Kenntnis genommen.
BM 3X21 ,Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) liberpriift gemaR gesetzli- Die Formulierungen und Abbil-

chem Auftrag nach § 135 Absatz 1 Satz 1 SGB V fiir die vertragsarztliche
Versorgung der gesetzlich Krankenversicherten neue arztliche Methoden
daraufhin, ob der therapeutische Nutzen, die medizinische Notwendig-
keit und die Wirtschaftlichkeit nach gegenwaértigem Stand der wissen-
schaftlichen Erkenntnisse als erfillt angesehen werden kénnen. Auf der
Grundlage des Ergebnisses dieser Uberpriifung entscheidet der G-BA dar-
Uber, ob eine neue Methode ambulant zu Lasten der Gesetzlichen Kran-
kenversicherung (GKV) erbracht werden darf.”

Worin genau, besteht der therapeutische Nutzen der neuen arztlichen
Methode NIPT?

— In der Beruhigung der Schwangeren?
— In der Verringerung der Zahl von invasiven Untersuchungen?
— In der Verhinderung von Menschen mit Trisomie 13, 18, 21?

- Ein auffalliger NIPT-Befund wird die wenigsten Schwangeren be-
ruhigen. Ein unauffalliger Befund mag zwar beruhigen, bedeutet
aber noch lange nicht, dass das Kind gesund sein wird.

dungen sind das Ergebnis einer
aufwendigen und systematischen
Entwicklung der Materialien im
IQWiG, einschlieRlich einer Nutze-
rinnentestung.

Vor diesem Hintergrund wider-
spricht der G-BA der Einschatzung,
dass hier eine ,nicht ergebnisof-
fene” Information stattfindet. So-
fern damit ausgesagt wird, dass
die MuRL die Anwendung des
Tests grundsatzlich nicht vorsehen
sollte und somit auch nicht dar-
Uber informiert werden soll be-
zieht sich diese Stellungnahme auf
den vorausgehenden RL-Be-
schluss, der eine Situation an-
spricht, in welcher der Test aus
Sicht des G-BA geboten sein kann.
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Die absolute Zahl der invasiven Untersuchungen wird sich durch
den NIPT voraussichtlich nicht andern (hdhere Inanspruchnahme
+ hohe falsch-positiv Rate).

Es gibt keine Therapieoption. Es sei denn, man definiert einen
Schwangerschaftsabbruch als Therapie.

Worin genau besteht die medizinische Notwendigkeit?

Hilft der NIPT, die Gesundheit der Versicherten zu erhalten, wie-
derherzustellen oder ihren Gesundheitszustand zu bessern? (§1
SGB V)

Nein. Der NIPT hat keinerlei medizinischen Nutzen, auller eventu-
ell der Beruhigung einer besorgten Schwangeren im Fall eines un-
auffalligen NIPT-Befundes. Worin genau besteht die Wirtschaft-
lichkeit?

Verringert der NIPT die Anzahl von invasiven Untersuchungen?

Verringert der NIPT die Anzahl von Menschen mit Trisomien und
somit die damit die fur das Gesundheitssystem einhergehenden
Folgekosten?

Die absolute Zahl der invasiven Untersuchungen wird sich durch
den NIPT voraussichtlich nicht andern (s.o.).

Dieses Argument der ,Folgekosten-Einsparung” erscheint uns lei-
der das einzige, weshalb es fiir die gesetzlichen Krankenkassen,
die sonst nicht dafiir bekannt sind Geschenke zu verteilen oder
soziale Gerechtigkeit herstellen zu wollen, attraktiv sein konnte,

Die Stellungnahme nimmt nur teil-
weise Bezug auf die Aufnahme der
Versicherteninformation zur An-
wendung des NIPT 13,18,21, wel-
che Gegenstand des Stellungnah-
meverfahrens ist, sondern auf den
Beschluss vom 19.09.20189.
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Anderung
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entwurf
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den NIPT nach dem GieRBkannen-Prinzip allen Frauen als Kassen-
leistung zuganglich machen zu wollen.

,Der G-BA hat am 19. September 2019 die Anwendungsmoglichkeiten
und -grenzen nicht-invasiver molekulargenetischer Tests (NIPT-Trisomie
13,18,21) zu Lasten der GKV abschliefend beraten. Der Beschluss sieht
vor, dass ein NIPT-Trisomie 13,18,21 bei Schwangerschaften mit beson-
deren Risiken in begriindeten Einzelfdllen und nach arztlicher Beratung
unter Verwendung einer Versicherteninformation eingesetzt werden
kann. Dieser Beschluss tritt erst gemeinsam mit dem nun zu fassenden
Beschluss zur Aufnahme der Dokumente der Versicherteninformation in
Kraft.”

Nach wie vor ist in den Mutterschafts-Richtlinien nicht klar definiert, was
unter ,Schwangerschaften mit besonderen Risiken in begriindeten Einzel-
fallen” zu verstehen ist. Die Indikation ist so offengehalten, dass ,Be-
sorgtheit” allein ausreicht.

Da den invasiven Untersuchungen nachgesagt wird, Fehlgeburten auslo-
sen zu kénnen, findet vor deren Inanspruchnahme eine sorgfaltige Nut-
zen-Risiko-Abwégung durch die Patientin und die Arztin / den Arzt statt.
Eine Schwangere muss mutmaRlich sehr besorgt sein, um diese Leistung
in Anspruch zu nehmen. Da beim NIPT dem vermeintlichen , Nutzen” kein
Risiko gegentlibersteht, jedenfalls kein korperliches, reicht hier mutmal-
lich eine wesentlich geringere Besorgtheit und eine wesentlich geringere
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Wiirdigung
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Auseinandersetzung mit dem vermeintlichen ,Nutzen” bereits aus, um
den Test in Anspruch zu nehmen.

Welchen immensen Druck aus dem persoénlichen Umfeld die Patientin
unter Umstanden bereit sein muss auszuhalten und die groe seelische
Not, die ein auffalliger Befund mit sich bringen kann, ist den wenigsten
Schwangeren bewusst (vgl. https://www.spiegel.de/gesundheit/schwan-
gerschaft/trisomie- bluttest-wieviel-wissen-ertraegt-eine-mutter-a-
1287673.html).

Einer der ersten Absatze in den Mutterschafts-Richtlinien ist der Fol-
gende:

,Durch die drztliche Betreuung wahrend der Schwangerschaft und nach
der Entbindung sollen mogliche Gefahren fir Leben und Gesundheit von
Mutter oder Kind abgewendet sowie Gesundheitsstérungen rechtzeitig
erkannt und der Behandlung zugefiihrt werden. Die arztliche Beratung
der Versicherten umfasst bei Bedarf auch Hinweise auf regionale Unter-
stitzungsangebote fir Eltern und Kind (z.B. ,,Friihe Hilfen*).”

Trisomien stellen keine Gefahr fir Leib und Gesundheit von Mutter und
Kind dar! Mit Hilfe des NIPT kénnen Gesundheitsstorungen nicht zuver-
|assig erkannt werden! Die Behandlung einer Trisomie ist nicht moglich.
Die drztliche Beratung ist oftmals schlecht, ein Hinweis auf regionale Un-
terstlitzungsangebote leider ebenfalls nicht selbstverstandlich.

Nun soll es also die durch den G-BA zu beschlieRende Versicherteninfor-
mation richten!
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3.5 Quellen
Elterninitiative BM 3X21

https://www.spiegel.de/gesundheit/schwangerschaft/trisomie- bluttest-wieviel-wissen-ertraegt-eine-mutter-a-1287673.html

https://www.eluthia.com/wp-content/uploads/2019/11/e9e6f48984c3e7f7f-1.pdf

Intern
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