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Vorgeburtliche Blutuntersuchung zur Feststellung des Down-Syndroms

Vorbemerkung der Fragesteller

Seit dem Jahr 2012 kénnen Schwangere in Deutschland mit einer einfachen
Blutuntersuchung feststellen lassen, ob ihr Baby mit Down-Syndrom (Triso-
mie 21) geboren wird. Die Hersteller bewerben diese Bluttests als risikolose
Alternative zu den herkommlichen Plazenta- oder Fruchtwasserpunktionen,
bei denen in manchen Féllen eine Fehlgeburt ausgeldst werden kann. Bislang
miissen werdende Eltern diese Untersuchung selbst bezahlen. Gesetzliche
Krankenkassen iibernehmen die Kosten fiir die Bluttests — je nach Hersteller
zwischen 485 und 825 Euro — nur im Rahmen von Einzelfallentscheidungen.

Fiir Untersuchungs- und Behandlungsmethoden, deren Nutzen noch nicht hin-
reichend belegt ist, die jedoch das Potenzial einer erforderlichen Behandlungs-
alternative erkennen lassen, kann der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA)
nach § 137e des Fiinften Buches Sozialgesetzbuch (SGB V) Richtlinien zur
Erprobung beschlieBen. Im April 2014 hatte der G-BA beschlossen, das Bera-
tungsverfahren fiir eine Erprobungsrichtlinie fiir den Bluttest einzuleiten, die die
Eckpunkte fiir die anschlieBende klinische Studie zur Nutzenbewertung des
Tests vorgibt. Im Rahmen der Studie wird der Test an Studienteilnehmerinnen
erprobt. Am Endpunkt des Verfahrens konnte die Ubernahme der Kosten fiir den
nichtinvasiven Bluttest in den Leistungskatalog der gesetzlichen Krankenver-
sicherung aufgenommen werden.

Das Erprobungsverfahren lésst bislang keinen Raum fiir die notwendige gesell-
schaftliche Diskussion um seine Konsequenzen. Die Ubernahme der Kosten
durch die gesetzliche Krankenversicherung wire ein relevanter Schritt auf dem
Weg zu einem Routine-Check auf Down-Syndrom wéhrend einer Schwanger-
schaft. Die Moglichkeit, sehr frith und ,,risikoarm* zu testen, konnte auch die ge-
sellschaftliche Erwartung erzeugen, diese Angebote zu nutzen. Damit erhéhen
sich moglicherweise auch der Druck und die individuelle Verantwortung, ein
,perfektes” Kind zu gebdren. Eltern, die sich dagegen oder wissentlich fiir ein
behindertes Kind entscheiden, konnten kiinftig immer mehr in Erklérungsnéte
geraten.

Wiirde der Test zur reguldren Kassenleistung werden, stiege auch das Risiko,
dass es bei Babys, die laut Test mit Down-Syndrom auf die Welt kommen
wiirden, zunehmend zu Schwangerschaftsabbriichen kommt. In anderen euro-
paischen Landern ist das bereits der Fall: In Dadnemark wird seit dem Jahr 2005
allen Schwangeren angeboten, testen zu lassen, ob sie ein Kind mit Down-Syn-
drom zur Welt bringen wiirden. Bereits im Folgejahr nahmen 84 Prozent der
Schwangeren das Angebot an. Die Zahl der in Ddnemark mit Down-Syndrom
geborenen Kinder hat sich seither halbiert.
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Vorbemerkung der Bundesregierung

Der medizinische Fortschritt stellt die Gesellschaft immer wieder vor ethische
Grundsatzfragen. Dies gilt in besonderem Maf3e fiir die Moglichkeiten der Pré-
natal- und Gendiagnostik.

Der Gesetzgeber hat mit dem Gendiagnostikgesetz (GenDG) vom 31. Juli 2009
umfassende und verbindliche Regelungen getroffen, um die mit der Untersu-
chung menschlicher genetischer Eigenschaften verbundenen moglichen Gefah-
ren von genetischer Diskriminierung zu verhindern und gleichzeitig die Chan-
cen des Einsatzes genetischer Untersuchungen fiir den einzelnen Menschen zu
wahren. In diesem Sinne sieht das GenDG einen umfassenden Arztvorbehalt
vor, der fiir alle genetischen Untersuchungen zu medizinischen Zwecken gilt.
Dadurch wird sichergestellt, dass genetische Untersuchungen nur durch dafiir
qualifizierte Personen vorgenommen werden und dass die Untersuchung ein-
schlieBlich der Aufkldrung und genetischen Beratung sowie der Befundmittei-
lung angemessen und kompetent durchgefiihrt wird. Mit der Regelung in § 15
GenDG zu vorgeburtlichen genetischen Untersuchungen hat der Gesetzgeber
seinerzeit darauf reagiert, dass Schwangeren seit Jahren im Rahmen der &rztli-
chen Schwangerschaftsvorsorge eine Vielzahl von Untersuchungsmethoden
(z. B. die Fruchtwasseruntersuchung) angeboten wird, die neben der Kontrolle
des allgemeinen Schwangerschaftsverlaufs auch die gezielte Suche nach Fehl-
bildungen oder chromosomalen Auffalligkeiten des Ungeborenen enthalten. Im
Hinblick auf die Auswirkungen solcher Untersuchungen sowohl fiir die
Schwangere als auch fiir das ungeborene Kind ist insbesondere der genetischen
Beratung besondere Bedeutung beigemessen worden. Diesbeziiglich wurde eine
einheitliche Regelung getroffen, die unabhingig davon gilt, mit welcher Me-
thode — invasiv und nichtinvasiv — die vorgeburtliche genetische Untersuchung
vorgenommen wird. Es gilt, dass sowohl vor als auch nach einer vorgeburtlichen
genetischen Untersuchung genetisch zu beraten ist. Damit ist dem Umstand
Rechnung getragen worden, dass die genetische Beratung vor allem darauf ge-
richtet ist, Hilfe bei der individuellen Entscheidungsfindung und Hilfe bei der
Bewiltigung gegebenenfalls bestehender bzw. durch die genetische Untersu-
chung neu entstandener Probleme zu leisten, die auf der Kenntnis oder Nicht-
kenntnis iiber eine genetische Veranlagung beruhen.

Mit dem Gesetz zur Verbesserung der Versorgungsstrukturen in der gesetzlichen
Krankenversicherung (GKV-Versorgungsstrukturgesetz — GKV-VStG) wurde
fiir den G-BA in Erweiterung seiner Aufgaben zur Methodenbewertung in
§ 137e SGB V ein Instrument zur Erprobung von neuen Untersuchungs- und Be-
handlungsmethoden geschaffen, die das Potenzial einer erforderlichen Behand-
lungsalternative bieten, deren Nutzen jedoch noch nicht hinreichend belegt ist.
Fiir Hersteller von Medizinprodukten wurde die Moglichkeit erdffnet, einen An-
trag auf Erprobung beim G-BA zu stellen (§ 137¢ Absatz 7 SGB V). Diese Mog-
lichkeit wurde unter anderem vom Hersteller eines Prénataltests zur Bestim-
mung des Risikos von fetaler Trisomie 21 genutzt.

Nach Priifung der vom Hersteller vorgelegten Unterlagen hat der G-BA festge-
stellt, dass die Methode ,,Nichtinvasive Pranataldiagnostik zur Bestimmung des
Risikos von fetaler Trisomie 21 mittels molekulargenetischer Tests* hinreichen-
des Potenzial fiir eine Erprobung bietet. Am 17. April 2014 hat der G-BA be-
schlossen, fiir diese und drei weitere Methoden das Beratungsverfahren fiir eine
eventuelle Richtlinie auf Erprobung gemél3 § 137¢ Absatz 1 SGB V einzuleiten.
Der G-BA hat am 14. Juli 2014 durch eine Bekanntmachung im Bundesanzeiger
iiber die Einleitung des Beratungsverfahrens informiert. Mit dieser Veroffentli-
chung hat er der Fachoffentlichkeit Gelegenheit gegeben, eine erste Einschit-
zung zu den angekiindigten Beratungsgegenstinden abzugeben.

Die Beratungen im G-BA iiber eine Erprobungsrichtlinie dauern derzeit noch an.
Im Verfahren nach § 137e SGB V wird in der Erprobungsrichtlinie die Studie
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konkretisiert, die die Bewertung des Nutzens einer Methode auf einem fiir eine
spatere Richtlinienentscheidung ausreichend sicheren Erkenntnisniveau erlau-
ben soll. Beratungsgegenstand ist insofern, ob die Methode ,,Nichtinvasive Pré-
nataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos von fetaler Trisomie 21 mittels mo-
lekulargenetischer Tests* alternativ zu invasiver Diagnostik (Chorionzottenbi-
opsie, Amniozentese oder Chordozentese) eingesetzt werden kann und somit ein
fiir Patientinnen weniger belastendes und weniger aufwindiges Diagnosever-
fahren darstellt sowie mit der invasiven Diagnostik einhergehende mogliche
Komplikationen vermeidet. Nach den ersten Einschitzungen des G-BA sollen in
eine mogliche Erprobung nur Schwangere eingeschlossen werden, die auf
Grund ihrer Anamnese oder eines auffilligen Ultraschallbefundes ein erhohtes
Risiko fiir eine fetale Trisomie 21 haben und fiir die die Durchfithrung einer ent-
sprechenden vorgeburtlichen Untersuchung daher indiziert sein kann.

Sollte der G-BA eine Erprobungsrichtlinie beschlieBen, kann eine Erprobungs-
studie zur Erforschung dieser Fragestellung im Rahmen der GKV-Versorgung
durchgefiihrt werden. Auf der Grundlage der durch die Erprobung gewonnenen
und der weiteren verfiigbaren Erkenntnisse wiirde in einem weiteren Schritt der
G-BA dariiber beraten, ob und inwieweit die Methode ,,Nichtinvasive Prinatal-
diagnostik zur Bestimmung des Risikos von fetaler Trisomie 21 mittels moleku-
largenetischer Tests“ in den allgemeinen Leistungsumfang der gesetzlichen
Krankenversicherung aufgenommen wird.

Um den ethischen Fragestellungen, die mit dem Beratungsthema verbunden
sind, gerecht zu werden, hat der G-BA vorgesehen, Vertreter des Deutschen
Ethikrates in seine Beratungen einzubeziehen. Dies und die derzeit gefiihrte ge-
sellschaftliche Debatte wird von der Bundesregierung begriifit.

1. Wie hat sich nach Kenntnis der Bundesregierung in den letzten 15 Jahren
die Zahl der mit Trisomie 21 lebend geborenen Kinder in Deutschland ent-
wickelt (bitte fiir jedes Jahr die absolute Zahl der Geburten mit Trisomie 21
sowie den prozentualen Anteil an allen Lebendgeburten in Deutschland an-
geben)?

Der Bundesregierung liegen keine bundesweiten Daten zu den in Deutschland
mit Trisomie 21 lebend geborenen Kindern aus den letzten 15 Jahren vor. Regio-
nale Daten aus Deutschland werden fiir das Fehlbildungsregister Sachsen-Anhalt
und das Geburtenregister Mainzer Modell erhoben. Die aus diesen Registern
an das EUROCAT(European Surveillance of Congenital Anomalies)-Register
gemeldeten Daten ergeben fiir die Jahre 2008 bis 2012 (pro 10 000 Geburten)

folgendes Bild:
Sachsen-Anhalt

2008 2009 2010 2011 2012 Gesamt
Gesamtzahl 33 25 35 28 24 145
Lebendgeborene 12 12 12 10 12 58

Mainz

2008 2009 2010 2011 2012 Gesamt
Gesamtzahl 10 9 16 11 10 56
Lebendgeborene 5 2 5 4 8 24

(Gesamtzahl der Fille von Trisomie 21 auf 10 000 Geburten enthélt Lebendgeborene, Totgeborene, medizinisch induzierte Aborte aller Schwanger-
schaftswochen).
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2. Welche Studien und wissenschaftlichen Verdffentlichungen zu den o. g.
vorgeburtlichen Bluttests und den ihnen zugrunde liegenden diagnostischen
Verfahren liegen der Bundesregierung vor?

Die Bundesregierung verfligt in dieser Hinsicht {iber keine iiber die allgemein
zugénglichen Verdffentlichungen hinausgehenden spezifischen Studien oder
wissenschaftlichen Veroffentlichungen. Sie fiihrt auch keine systematische
Ubersicht iiber den Stand der Wissenschaft.

3. Wie verhalten sich nach Kenntnis der Bundesregierung die Zahlen aus dem
europdischen und auBereuropdischen Ausland hinsichtlich der Angebote
von Tests auf Trisomie 21, Kostenregelungen, zur Nutzung dieser Tests
durch Schwangere sowie der Schwangerschaftsabbriiche bzw. der Zahl der
Geburten von Kindern mit Down-Syndrom im Vergleich zu den entspre-
chenden deutschen Zahlen?

Die Bundesregierung verfiigt liber die frei zugénglichen Zahlen aus dem
EUROCAT-Register. Wie in der Antwort zu Frage 1 ausgefiihrt, existieren fiir
Deutschland fiir einen Teil der erfragten Zahlen allein regionale Daten. Zahlen
hinsichtlich der Angebote von Tests auf Trisomie 21, Kostenregelungen, Nut-
zung dieser Tests durch Schwangere sowie Schwangerschaftsabbriiche werden
in Bundesstatistiken nicht erhoben, so dass ein aussagekréftiger Vergleich mit
insofern vorliegenden Daten aus dem européischen und aullereuropdischen Aus-
land nicht angestellt werden kann.

4. Worin besteht der medizinische Zweck i. S. von § 15 des Gendiagnostik-
gesetzes (GenDG) der beschriebenen vorgeburtlichen Blutuntersuchung auf
Trisomie 21, und welche Therapieoptionen eroftnet sie?

Nach § 15 Absatz 1 Satz 1 GenDG darf eine genetische Untersuchung vorge-
burtlich nur zu medizinischen Zwecken und nur vorgenommen werden, soweit
die Untersuchung auf bestimmte genetische Eigenschaften des Embryos oder
Fotus abzielt, die nach dem allgemein anerkannten Stand der Wissenschaft und
Technik seine Gesundheit wahrend der Schwangerschaft oder nach der Geburt
beeintrichtigen. Mit der Trisomie 21 konnen eine Vielzahl spezifischer Risiken
fiir die Gesundheit verbunden sein, die wéhrend der Schwangerschaft oder nach
der Geburt teilweise zu schweren Beeintrachtigungen fiihren kénnen. So treten
bei vielen Betroffenen innerorganische Besonderheiten auf, insbesondere Herz-
fehler, Darmverschliisse oder -verengungen sowie die Hirschsprung-Erkran-
kung (Morbus Hirschsprung). Der mit der vorgeburtlichen Blutuntersuchung
erhobene Befund ermdglicht eine gegebenenfalls notwendige Anpassung der
medizinischen Betreuung der Schwangerschaft und der von Geburt an erhdhten
gesundheitlichen Risiken fiir das ungeborene Kind.

5. Teilt die Bundesregierung die Besorgnis, dass der Test im Konflikt mit
Artikel 8 der Behindertenrechtskonvention der Vereinten Nationen steht,
wonach ,,Klischees, Vorurteile und schédliche Praktiken gegeniiber Men-
schen mit Behinderung [...] in allen Lebensbereichen zu bekdmpfen® sind?

Wenn ja, wie bewertet sie diese?

Artikel 8 Buchstabe b der UN-Behindertenrechtskonvention, wonach ,,Kli-
schees, Vorurteile und schédliche Praktiken gegeniiber Menschen mit Behinde-
rungen [...] in allen Lebensbereichen zu bekdmpfen sind, hat u. a. zum Ziel,
negative Bewertungsmuster und Stereotypen, Beriihrungsingste, Stigmatisie-
rung sowie diskriminierendes Verhalten im Hinblick auf Menschen mit Behin-
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derungen wirksam abzubauen. Das Angebot, eine Blutuntersuchung im Hin-
blick auf eine mdgliche Geburt eines Kindes mit Down-Syndrom durchfiihren
zu lassen, beinhaltet filir sich genommen keine negative Wertung, Stigmatisie-
rung oder Stereotypisierung im o. g. Sinne. In diesem Zusammenhang ist insbe-
sondere der Aufgabe Aufmerksamkeit zu schenken, werdende Eltern zu stérken,
sich fiir ein behindertes Kind zu entscheiden. In diesem Sinne zielt die Bundes-
regierung mit vielfiltigen MaBBnahmen zur Bewusstseinsbildung auf ein sich
wandelndes gesellschaftliches Verstindnis von Behinderung ab, das Behinde-
rung nicht als eine dem Individuum eigene individuelle, krankhafte Stérung
definiert, sondern auf Grundlage der UN-Behindertenrechtskonvention positiv
als Teil der Vielfalt der Gesellschaft. Hinzu tritt eine Vielzahl gesetzlich geregel-
ter Unterstiitzungsleistungen fiir Kinder und Jugendliche mit Behinderungen
und deren Familien.

6. a) Wurden mogliche ethische Implikationen und gesellschaftliche Auswir-
kungen der Bluttests im Rahmen des Zertifizierungsverfahrens beriick-
sichtigt, und wenn nicht, wieso nicht?

Bluttests zur Schiatzung des Risikos von Trisomie 21 sind In-vitro-Diagnostika
(IVD) im Sinne von § 3 Nummer 4 des Medizinproduktegesetzes (MPG).

Das Medizinprodukterecht ist im Wesentlichen auf die Frage des Marktzugangs,
d. h. der Verkehrsfahigkeit, fokussiert (vgl. § 1 MPG). Danach miissen IVD, um
verkehrsfahig zu sein, die grundlegenden Anforderungen an Sicherheit und
Leistung, wie sie in der europdischen Richtlinie 98/79/EG verankert und natio-
nal im MPG rechtsverbindlich umgesetzt sind, erfiillen. Auf diese Weise soll der
freie Warenverkehr dieser Produkte bei gleichzeitiger Wahrung eines hohen Ge-
sundheitsschutzniveaus gewéhrleistet werden.

Der Nachweis iiber die Erfiillung der grundlegenden Anforderungen ist im
Rahmen eines sog. Konformititsbewertungsverfahrens zu erbringen. Ethische
Implikationen und gesellschaftliche Auswirkungen der Verwendung dieser Pro-
dukte gehdren nicht zu den unionsrechtlich festgelegten, einheitlichen Anforde-
rungen an deren Verkehrsfahigkeit.

Des Weiteren wird auf die Vorbemerkung der Bundesregierung verwiesen.

b) Setzt sich die Bundesregierung auf EU-Ebene anlésslich der Beratungen
iiber die von der Europdischen Kommission vorgeschlagene Verordnung
iiber In-vitro-Diagnostika (COM(2012) 541 final) fiir eine Beriicksichti-
gung ethischer Aspekte im Sinne der vom Europdischen Parlament mit
Beschluss vom 3. April 2014 angenommenen Anderungsverlangen des
ENVI (Ausschuss fiir Umweltfragen, 6ffentliche Gesundheit und Lebens-
mittelsicherheit) vom 22. Oktober 2013 (Nr. 12, 35, 41, 49 und 72) ein?

Wenn nein, warum nicht?

Inwieweit begriiit die Bundesregierung die Plidne des G-BA, eine Erpro-
bungsrichtlinie nach § 137e SGB V fiir nichtinvasive Pranataldiagnostik
zur Bestimmung des Risikos von fetaler Trisomie 21 mittels molekular-
genetischer Tests zu erlassen?

Die Wahrung der staatlichen Verpflichtung zur Achtung und zum Schutze der
Wiirde des Menschen und des Rechts auf informationelle Selbstbestimmung ist
der Bundesregierung ein zentrales Anliegen.

Vor diesem Hintergrund begriilt die Bundesregierung grundsitzlich die den o. g.
Anderungsantriigen zugrunde liegenden Zielvorstellungen. Sie hat jedoch aus
juristischen Griinden Zweifel, ob die vom Europiischen Parlament gewéhlte Art
und Weise der Verankerung dieser Aspekte im EU-Recht passend und zielfiih-
rend ist.
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Vorrangiges Ziel der Bundesregierung ist es, den durch das GenDG geschaffe-
nen Standard sicherzustellen. Hierfiir setzt sich die Bundesregierung im Rahmen
der Verhandlungen zur europdischen Medizinproduktenovelle ein — auch im
Respekt davor, dass andere Mitgliedstaaten zum Teil andere Vorstellungen in
diesem Bereich haben.

Zu Einzelheiten und zum Stand des Beratungsverfahrens beim G-BA im Hin-
blick auf eine mdgliche Erprobung der Methode ,,Nichtinvasive Prénataldia-
gnostik zur Bestimmung des Risikos von fetaler Trisomie 21 mittels molekular-
genetischer Tests* wird auf die Vorbemerkung der Bundesregierung verwiesen.
Der G-BA fiihrt das Beratungsverfahren nach § 137¢ SGB V in dem gesetzlich
vorgegebenen Rahmen in eigener Verantwortung durch.

7. a) Welche Moglichkeiten bestehen nach Kenntnis der Bundesregierung,
die sozialen, ethischen und gesellschaftlichen Implikationen eines mog-
lichen vorgeburtlichen Screenings auf Down-Syndrom im Rahmen die-
ses Erprobungsverfahrens zu evaluieren?

b) Sieht die Bundesregierung gesetzgeberischen Handlungsbedarf, um der-
artige Fragestellungen zukiinftig im Rahmen des Erprobungsverfahrens
mit einzubeziehen?

Falls nicht, wieso nicht?

Das vom G-BA derzeit im Hinblick auf eine mogliche Erprobung der Methode
,Nichtinvasive Prénataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos von fetaler Tri-
somie 21 mittels molekulargenetischer Tests* durchgefiihrte Beratungsverfah-
ren nach § 137e SGB V ist nicht auf ein voraussetzungsloses vorgeburtliches
Screening auf Trisomie 21 gerichtet. Die Uberlegungen des G-BA fiir den An-
wendungsbereich einer moglichen Erprobung der Methode beziehen sich allein
auf eine bestimmte Patientinnengruppe mit einem erhohten Risiko fiir eine fetale
Trisomie 21. Zu Einzelheiten wird auf die Vorbemerkung der Bundesregierung
verwiesen.

Der G-BA trifft seine Entscheidungen als oberstes Gremium der gemeinsamen
Selbstverwaltung in der gesetzlichen Krankenversicherung auf der Grundlage
wissenschaftlicher Erkenntnisse. Der normgeberische Gestaltungsspielraum des
G-BA wird durch Recht und Gesetz definiert und begrenzt. Dieser gesetzliche
Rahmen beinhaltet neben den jedes staatliche Handeln bindenden Grundrechten
und den konkreten leistungsrechtlichen Regelungen des SGB V hinsichtlich der
Versorgung in der Schwangerschaft die Vorgaben des GenDG, das auch in Um-
setzung ethischer Wertungen geschaffen wurde. Der G-BA hat bei seiner Ent-
scheidung tiber die Durchfiihrung und Ausgestaltung einer Erprobung diese be-
stehende Rechtslage zu beachten. Zusitzlich hat er entschieden, auch Vertreter
des Deutschen Ethikrates in seine Beratungen einzubeziehen. Eine grundsétzli-
che Befassung mit sozialen, ethischen und gesellschaftlichen Implikationen bei
der Durchfiihrung vorgeburtlicher gendiagnostischer Tests ginge iiber die Aus-
gestaltung der Versorgung in der gesetzlichen Krankenversicherung und damit
auch iiber den Rahmen einer Erprobung nach § 137e SGB V hinaus und ist Auf-
gabe des Gesetzgebers.
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8. Sieht die Bundesregierung einen Widerspruch zwischen der Argumentation
des G-BA, nach der die nichtinvasive prianatale Diagnostik alternativ zur
invasiven Diagnostik, wie z. B. der Amniozentese, eingesetzt werden kann,
und den Empfehlungen der Hersteller des Tests (www.lifecodexx.com zum
»Praena-Test™ sowie zu ,,Haufig gestellte Fragen®), ein positives Testergeb-
nis zusdtzlich durch solche invasiven Mafinahmen abzusichern?

Hinsichtlich der vom G-BA zu definierenden Fragestellungen fiir eine mogliche
Erprobung der Methode ,,Nichtinvasive Prinataldiagnostik zur Bestimmung des
Risikos von fetaler Trisomie 21 mittels molekulargenetischer Tests* wird auf die
Vorbemerkung der Bundesregierung verwiesen.

Der G-BA berit derzeit iiber den Gegenstand einer moglichen Erprobung, wie
etwa die Eignung der Methode vor allem hinsichtlich eines Verzichts auf eine in-
vasivere und insbesondere fiir das ungeborene Kind risikoreichere Diagnostik.

9. Sieht die Bundesregierung die molekulargenetischen Tests als Alternativen
zum so genannten Ersttrimesterscreening?

Nein, da es sich um Untersuchungen mit unterschiedlicher Zielrichtung handelt.
Beim Ersttrimesterscreening handelt es sich um eine vorgeburtliche Risikoab-
klarung, die nicht auf die Feststellung genetischer Eigenschaften gerichtet ist,
sondern mit der die Wahrscheinlichkeit fiir das Vorliegen bestimmter gene-
tischer Eigenschaften mit Bedeutung fiir eine Erkrankung oder gesundheitliche
Storung des Embryos oder Fotus ermittelt werden soll (siehe § 3 Nummer 3
GenDG). Das Ersttrimesterscreening ist nicht Gegenstand der von der gesetz-
lichen Krankenversicherung erstatteten Schwangerschaftsvorsorge, wie sie in
den Mutterschafts-Richtlinien des G-BA festgelegt ist. Die Bundesregierung
teilt die Auffassung, die die Gendiagnostik-Kommission in ihrer 8. Mitteilung
vom 12. Mérz 2014 zum Ausdruck gebracht hat, dass die nichtinvasive Prénatal-
diagnostik an fetaler DNA aus miitterlichem Blut eine vorgeburtliche genetische
Untersuchung nach § 15 GenDG darstellt.

10. Welche Angaben kann die Bundesregierung zur Entwicklung der Haufig-
keit der als ,,Risikoschwangerschaften® bezeichneten Schwangerschaften
machen, und wie grof3 ist der Anteil derjenigen, die als ,,dltere” Schwan-
gere bzw. Schwangere mit ,,auffalligen Befunden® gelten?

Nach der Perinatalstatistik (Daten aus der externen stationdren Qualitétssiche-
rung), bei der die Geburten in Krankenhdusern erfasst werden (dies entspricht
ca. 98 Prozent aller Geburten in Deutschland), lag der Anteil der Schwangeren,
bei denen laut Mutterpass eine Risikoschwangerschaft dokumentiert wurde, bei
34,9 Prozent im Jahr 2013. Anamnestische Risiken wurden fiir 70,0 Prozent der
Schwangeren dokumentiert, befundete Risiken fiir 26,8 Prozent. 16,0 Prozent
aller Schwangeren waren iiber 35 Jahre alt (Institut fiir Angewandte Qualitits-
forderung und Forschung im Gesundheitswesen 2014). Im Jahr 2003 betrug der
Anteil der Schwangeren mit Risikoschwangerschaft 28,6 Prozent (Bundesge-
schiftsstelle Qualititssicherung gGmbH 2004).

11. Welche Entwicklungen aus anderen Landern nach Einfiihrung eines fla-
chendeckenden Angebots nichtinvasiver Pranataldiagnostik sind der Bun-
desregierung bekannt, und welche Schlussfolgerungen zieht die Bundes-
regierung aus diesen Entwicklungen?

Der Bundesregierung liegen hierzu keine tiber die allgemein zugénglichen Infor-
mationen hinausgehenden spezifischen Erkenntnisse vor. Allerdings scheint
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nach diesen Informationen die Inanspruchnahme einer vorgeburtlichen Unter-
suchung auf Trisomie 21 in den Staaten, in denen diese systematisch angeboten
wird, stark zu variieren. Insofern lassen sich die Erfahrungen des von den Fra-
gestellern in der Vorbemerkung herangezogenen Beispiels Dédnemark nur be-
dingt auf andere Lénder iibertragen.

12. a) Ist die nichtinvasive Prénataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos
einer fetalen Trisomie mittels molekulargenetischen Tests eine vorge-
burtliche genetische Untersuchung gemal § 15 GenDG?

Falls nein, wieso nicht?

b) Falls ja, muss die Schwangere dementsprechend gemil} § 15 Absatz 3
GenDG genetisch beraten und erginzend auf ihren Beratungsanspruch
nach § 2 des Schwangerschaftskonfliktgesetzes hingewiesen werden?

¢) Wie viele Beratungen nach § 10 Absatz 2 und 3 GenDG vor vorgeburt-
lichen genetischen Untersuchungen gemal § 15 GenDG wurden nach
Kenntnis der Bundesregierung im Jahr 2013 durchgefiihrt, und wie
viele wurden gegeniiber gesetzlichen Krankenkassen abgerechnet?

Welche Abrechnungsziffern sind hierfiir einschliagig?

d) Wie lange war nach Kenntnis der Bundesregierung im Jahr 2013 die
durchschnittlich in Anspruch genommene angemessene Bedenkzeit
gemdB § 10 Absatz 2 Satz 2 GenDG zwischen genetischer Beratung
und Durchfiihrung einer vorgeburtlichen genetischen Untersuchung
gemil § 15 GenDG?

e) In wie vielen Fillen hat nach Kenntnis der Bundesregierung im Jahr
2013 die betroffene Person vor bzw. nach einer vorgeburtlichen gene-
tischen Untersuchung gemiB § 15 GenDG auf die genetische Beratung
gemil § 10 Absatz 2 GenDG schriftlich verzichtet (Angabe bitte auch
im Verhéltnis zur Gesamtzahl der vorgeburtlichen genetischen Unter-
suchungen gemil § 15 GenDG)?

Die nichtinvasive Prénataldiagnostik zur Feststellung einer fetalen Trisomie
mittels molekulargenetischen Tests stellt eine vorgeburtliche genetische Unter-
suchung dar, die vollumfanglich den Regelungen des GenDG unterliegt. Insbe-
sondere finden die Regelungen des GenDG zum Arztvorbehalt, zur Aufklarung
und Einwilligung sowie zur genetischen Beratung Anwendung. Im Rahmen die-
ser Beratung ist die Schwangere auch auf die Mdoglichkeit einer Inanspruch-
nahme einer unabhingigen qualifizierten Beratung nach dem Schwanger-
schaftskonfliktsgesetz hinzuweisen. Erkenntnisse iliber die durchschnittliche
Dauer der in Anspruch genommenen Bedenkzeit sowie zur Anzahl der Fille, in
denen schriftlich auf die genetische Beratung verzichtet wurde, liegen der Bun-
desregierung nicht vor. Auch iiber die Anzahl der durchgefiihrten Beratungen
liegen keine Erkenntnisse vor. Fiir die Beratung zu genetischen Untersuchungen
sind insbesondere Abrechnungsziffern nach Kapitel 8 und 11 des geltenden ein-
heitlichen Bewertungsmafstabes einschlédgig. Eine Erfassung, inwieweit die je-
weilige Beratung z. B. eine Beratung nach dem GenDG ist, erfolgt nicht.

13. Welche Schlussfolgerungen und Konsequenzen zieht die Bundesregierung
in diesem Zusammenhang aus der Befiirchtung des Deutschen Ethikrates,
dass bei einem frithen Einsatz dieser nichtinvasiven Untersuchungsmetho-
den innerhalb der ersten zwolf Schwangerschaftswochen Schwangere eine
weitere diagnostische Abklarung oder Beratung ablehnen und einen
Schwangerschaftsabbruch direkt im Rahmen des § 218a Absatz 1 des
Strafgesetzbuchs vornehmen lassen (Stellungnahme des Deutschen Ethik-
rates ,,Die Zukunft der genetischen Diagnostik — von der Forschung in die
klinische Anwendung®, S. 66)?
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Sieht sie hier gesetzgeberischen Handlungsbedarf?

Wenn ja, welchen?

§ 218a Absatz 1 des Strafgesetzbuchs, der sich an die Vorgaben aus dem Urteil
des Bundesverfassungsgerichts vom 28. Mai 1993 hilt, liegt der Rechtsgedanke
zugrunde, das Strafrecht im Interesse einer Beratung, die die Frau zur Fortset-
zung der Schwangerschaft ermutigen soll, zuriickzunehmen. Das Gesetz geht
davon aus, dass eine Frau, die sich physisch oder psychisch nicht in der Lage
sieht, ihr ungeborenes Kind auszutragen, sich in einer ganz besonderen, unver-
gleichbaren Konfliktsituation befindet, ungeachtet der Griinde, die im Einzelfall
zu dieser Konfliktlage gefiihrt haben. Das Gesetz geht weiterhin davon aus, dass
in dieser Situation durch eine verbindliche Beratung der schwangeren Frau, die
ihr hilft, die Konfliktsituation zu bewiltigen, ein besserer Schutz des werdenden
Lebens erreicht werden kann als durch eine Strafandrohung. Nach Auffassung
der Bundesregierung tragen diese Erwagungen auch angesichts der Moglichkei-
ten vorgeburtlicher Blutuntersuchungen. Die Bundesregierung sieht vor diesem
Hintergrund derzeit fiir die strafrechtlichen Vorschriften zum Schwangerschafts-
abbruch, insbesondere fiir § 218a Absatz 1 des Strafgesetzbuchs, keinen gesetz-
geberischen Handlungsbedarf.

14. Welche Schlussfolgerungen und Konsequenzen zieht die Bundesregierung
aus der Tatsache, dass die Firma LifeCodexx AG auf ihrer Internetseite den
von ihr angebotenen nichtinvasiven Test zusdtzlich mit der optionalen
Geschlechtsbestimmung bewirbt, dessen Ergebnis bereits vor Ablauf der
zwolften Schwangerschaftswoche vorliegen kann?

Wie will sie hier die Einhaltung der Mitteilungsfrist nach § 15 Absatz 1
Satz 2 GenDG sicherstellen?

Welcher Strafrahmen kommt bei der Mitteilung des Geschlechtes eines
Embryos oder Fotus bereits vor Ablauf der zwolften Schwangerschafts-
woche in Betracht, und hélt die Bundesregierung diesen fiir ausreichend?

Der in Rede stehende Test unterliegt dem Arztvorbehalt des GenDG. Die Bun-
desregierung geht davon aus, dass sich Arztinnen und Arzte im Rahmen ihrer
Berufsausiibung an die geltenden Vorschriften und damit auch an § 15 Absatz 1
Satz 2 GenDG halten. Erkenntnisse iiber Verstofie gegen diese Regelung liegen
der Bundesregierung nicht vor. Sanktionen sieht das GenDG hier nicht vor.

15. Inwelcher Hohe, mit welcher Zielsetzung und im Rahmen welches Forder-
programmes wurde bzw. wird die Entwicklung (nichtinvasiver) Prénatal-
diagnostik zur Bestimmung des Risikos von fetaler Trisomie 21 oder ande-
rer Fehlbildungen mittels molekulargenetischer Tests durch Bundesmittel
gefordert?

Folgende Vorhaben wurden im Rahmen des Gesundheitsforschungsprogramms
der Bundesregierung bzw. der geltenden Rahmenprogramme zur Férderung der
Biotechnologie bzw. Biodkonomie gefordert:

Im Rahmen des Innovationswettbewerbs Medizintechnik forderte das Bundes-
ministerium fiir Bildung und Forschung (BMBF) ein Verbundvorhaben mit dem
Ziel der ,,Entwicklung einer neuartigen Methode zur invasionsfreien Prinatal-
diagnostik auf Einzelzellbasis* (Fordervolumen inkl. Projektpauschale: 516 700
Euro; Laufzeit: November 2009 bis April 2012).

Im Rahmen der Forderung von ,,.Biochance® forderte das BMBF ein Projekt
zur Entwicklung von neuen nichtinvasiven Methoden fiir die molekulargene-
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tische Prénataldiagnostik (Férdervolumen: 657 000 Euro; Laufzeit: Mai 2000
bis Juni 2002).

Im Rahmen der Forderinitiative ,,KMU-innovativ: Biotechnologie — Biochance*
forderte das BMBF ein Projekt zur Entwicklung und Evaluation nichtinvasiver
Pranataldiagnosik zur Bestimmung des Risikos fetaler Trisomie 21 (Forder-
mittel: 224 341,77 Euro; Laufzeit: April 2010 bis Dezember 2010).

Dariiber hinaus wurde im Rahmen des Forderprogrammes ,,Zentrales Innovati-
onsprogramm Mittelstand* (ZIM) ein Kooperationsprojekt fiir die Entwicklung
eines routinetauglichen Diagnostikinstrumentes zur Fritherkennung des Down-
Syndroms in der Gesamth6he von 251 722 Euro gefordert.

16. Anhand welcher Kriterien bewertet die Bundesregierung im Sinne des effi-
zienten Mitteleinsatzes bzw. der Nachhaltigkeitskontrolle die weitere wis-
senschaftliche, gesellschaftliche und 6konomische Entwicklung der von ihr
geforderten Vorhaben, und wie beurteilt die Bundesregierung in diesem Zu-
sammenhang die von ihr gefoérderte Produktentwicklung des sogenannten
PraenaTests der Firma LifeCodexx AG (Prasentation der LifeCodexx AG
vom 2. Juni 2012, S. 22)?

Die von der Bundesregierung geforderten Forschungsprojekte werden alle im
Rahmen unterschiedlicher Forderschwerpunkte mit jeweils unterschiedlichen
—in der jeweiligen Forderrichtlinie vorzufindenden Zielsetzungen — gefordert.

Das Forschungsprojekt, an dem die LifeCodexx AG beteiligt war, wurde im
Rahmen der Forderrichtlinie ,,KMU-innovativ: Biotechnologie-Biochance* ge-
fordert. Diese Forderrichtlinie zielt auf eine Starkung des Innovationspotenzials
kleiner und mittlerer Unternehmen (KMU) ab. Die Projektskizze des For-
schungsprojektes zur Entwicklung und Evaluation nichtinvasiver Pranataldiag-
nosik zur Bestimmung des Risikos fetaler Trisomie 21 wurde von einem unab-
hingigen und hochqualifizierten Gutachtergremium positiv bewertet. Die Pro-
jektskizze wurde anhand der Kriterien bewertet, die in der Férderrichtlinie von
,,KMU-innovativ: Biotechnologie-Biochance* genannt sind. Dazu zdhlen die
wissenschaftlich-technische Qualitit des Losungsansatzes, der Beitrag des Pro-
jekts zur zukiinftigen Positionierung des antragstellenden Unternehmens am
Markt und eine Abschitzung der mit der Innovation verbundenen gesellschaft-
lichen, wirtschaftlichen und 6kologischen Chancen und Risiken. Positiv hervor-
gehoben wurde der Vorteil der angestrebten nichtinvasiven Blutuntersuchung
gegeniiber den bisher in der vorgeburtlichen Diagnostik durchgefiihrten Frucht-
wasseruntersuchungen (Amniozentesen), die mit dem Risiko einer Fehlgeburt
einhergehen. Vor der Durchfiithrung des Forschungsprojektes lag ein positives
Votum der Ethikkommission der zustdndigen Landesirztekammer Berlin vor. In
spateren Entwicklungsphasen wurden weitere Ethikvoten eingeholt, die eben-
falls positiv waren. Die Vorgaben des BMBF beinhalten eine Verwertungspflicht
fiir die Zuwendungsempfanger. Mit der Markteinfithrung eines neuen Produkts
hat das Projekt die Verwertung dokumentiert und somit die Forderziele erreicht.
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17. a) Welche Kosten verursacht die Erprobung der nichtinvasiven Prénatal-
diagnostik zur Bestimmung des Risikos von fetaler Trisomie 21 mittels
molekulargenetischer Tests insgesamt?

b) In welcher Hohe beteiligen sich die Hersteller an den Kosten des Er-
probungsverfahrens einschlieBlich der wissenschaftlichen Begleitung
und Auswertung?

¢) In welcher Hohe ist die gesetzliche Krankenversicherung an den Kos-
ten der Erprobung beteiligt?

Die voraussichtlichen Kosten einer moglichen Erprobung der Methode
,Nichtinvasive Prénatal-Diagnostik zur Bestimmung des Risikos von fetaler
Trisomie 21 mittels molekulargenetischer Tests* sind abhingig von der konkre-
ten Ausgestaltung der Erprobung und werden vom G-BA gegebenenfalls im
Rahmen des derzeit laufenden Beratungsverfahrens néher zu ermitteln sein.

Nach § 137e Absatz 6 Satz 1 SGB V darf ein Beschluss zur Erprobung einer Me-
thode, deren technische Anwendung mafigeblich auf dem Einsatz eines Medi-
zinprodukts beruht, nur gefasst werden, wenn die Hersteller des betreffenden
Medizinprodukts die Kosten der wissenschaftlichen Begleitung und Auswer-
tung in angemessenem Umfang {ibernehmen. Diese Kosteniibernahme wird im
Rahmen des derzeit beim G-BA laufenden Beratungsverfahrens gegebenenfalls
zu kléren sein.

Im Falle der Durchfiihrung einer Erprobung wiren die gesetzlichen Kranken-
kassen verpflichtet, fiir die an der Erprobung teilnehmenden Versicherten die
Kosten fiir die molekulargenetischen Tests zur Bestimmung des Risikos von
fetaler Trisomie 21 zu {ibernehmen.
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