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1. Was ist Pränataldiagnostik?
Definition
Warum wird sie durchgeführt?
Welche Verfahren gibt es?
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„Tests, die gezielt nach Hinweisen auf Fehlbildungen oder Störungen beim 
Ungeborenen suchen“ (BZgA 2020)

invasive (Eingriffe in den Körper der Schwangeren) und nicht-invasive 
Verfahren

Frühes Wissen kann Startbedingungen für das Kind verbessern (z.B. bei einem 
Herzfehler), aber meistens steht keine Behandlung zur Verfügung

≠ Präimplantationsdiagnostik (PID)

Definition PND

Testergebnisse sagen meist wenig über die Schwere der 
Krankheit/ Behinderung und deren Verlauf und die 

resultierenden Einschränkungen voraus und sind keine 
Garantie für ein gesundes Kind4



- Herzfehler: betrifft 8-10 von 1000 Neugeborenen, kann behandelt werden
Fehlbildungen der Nieren, ZNS, Skelett 

- 5-10% bedingt durch chromosomale Abweichungen
- Trisomien 13 (2/ 10.000), 18 (5/ 10.000) & 21 (20/ 10.000)
- Monosomie X (2/ 10.000)
- Klinefelter Syndrom (10/ 10.000)

Maximal 1% der Behinderungen entstehen während der   
Schwangerschaft oder sind vererbt, 95% entstehen im späteren 
Leben, 97% der Kinder kommen gesund zur Welt

Warum wird PND durchgeführt?
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Nicht-invasiv
- Basis-Ultraschall
- erweiterter Basis-Ultraschall
- Doppler-Ultraschall
- Organ-Ultraschall
- Ersttrimester-Test/ -Screening
- genetischer Bluttest (NIPT)  ab 1. Juli 2022 Kassenleistung 

Invasiv
- Chorinozotten-Biopsie
- Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese)
- Nabelschnur-Punktion (Chordozentese)

Welche Verfahren gibt es?
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2. Verlässichkeit der Ergebnisse 
(NIPT)
Spezifität, Sensitivität, NPV & PPV
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Sensitivität = Wahrscheinlichkeit, eine Krankheit/ Abweichung richtig zu 
erkennen (richtig-positives Testergebnis)
Spezifität = Wahrscheinlichkeit, ein gesundes Kind richtig zu erkennen 
(richtig-negatives Testergebnis)
NPV = negativer Vorhersagewert, Anteil an richtig-negativen Ergebnissen
PPV = positiver Vorhersagewert , Anteil an richtig-positiven Ergebnissen 

Sensitivität, Spezifität, NPV & PPV
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NIPT kann Fruchtwasseruntersuchungen (lt. Hersteller) nicht ersetzen 
„Suchtest“, kein diagnostischer Test

Potentiell 400 falsch-positive Ergebnisse/ Jahr

Werte Trisomie 21 NIPT und Fruchtwasseruntersuchung

Verfahren

•NIPT
•FW-
Untersuchung

Sensitivität

•98-100%
•87-92%

Spezifität

•99%
•100%

NPV

•99%
•93-97%

PPV

•48-98%
•87-92%
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Informationen über NIPT durch die 
Hersteller
Was passiert bei einem auffälligem 
Testergebnis?
(Ethische) Problematik

3. Aktueller Umgang PND
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Infos für werdende Eltern zum nicht-invasiven Pränataltest von VERACITY (veracity-nipt.de)11

https://www.veracity-nipt.de/eltern


210824_Patientenbroschüre_Pan_AI_QUADRAT.indd (panorama-ai.de)
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http://panorama-ai.de/wp-content/uploads/2021/08/210824_Patientenbroschuere_Pan_AI_QUADRAT.pdf


Vorher klären:
- Informierte Entscheidungsfindung nicht gegeben, abhängig vom Zugang zu Informationen
- Ist ein Ergebnis überhaupt relevant?

Mangelnde Kommunikation, Risikoeinschätzung
Persuasion/ Manipulation, Verunsicherung 
Fehlende Rücksicht auf Wunsch der Schwangeren bzw. der 
Eltern 

Was passiert bei einem auffälligem Ergebnis?
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- Trügerische Sicherheit
- Recht auf Nichtwissen
- Gesellschaftliches Bild von Menschen mit Behinderungen
- Selbstoptimierung unter dem Deckmantel der Selbstbestimmung
- Selektion als Bremse für Inklusion
- psychische Folgen für die Schwangeren/ Eltern durch Spätabtreibungen, 
Druck, Reue
- Zeit zwischen Test und Testergebnissen 
- Eingriff in das Erleben der Schwangerschaft

Hauptproblem: Keine klare Kommunikation, was ein auffälliges 
Testergebnis bedeutet

(Ethische) Problematik
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Anforderungen an Früherkennungsmaßnahmen (WHO 1968)
(1) Die Krankheit verursacht eine erhebliche Morbidität und Mortalität 
(2) Es gibt wirksame Therapien 
(3) Einrichtungen zur Diagnose und Behandlung sind erreichbar 
(4) Die Krankheit entwickelt sich langsam, sodass es eine heilbare Phase gibt 

(5) Der diagnostische Test sollte einfach und ungefährlich sein 
(6) Der Test muss von der Bevölkerung akzeptiert sein ()
(7) Der klinische Verlauf der Krankheit ist gut definiert 
(8) Es gibt allgemeine Bestimmung, wer als Patient*in behandelt wird 
(9) Die Kosten der Untersuchung (inkl. Behandlung) sollten in Relation zur 
medizinischen Versorgung allgemein ausgeglichen sein 
(10) Es sollte ein kontinuierlicher Prozess sein und kein „ein für allemal“ –
Projekt 

(Ethische) Problematik
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Kritik an NIPT ≠ Ablehnung von Abtreibungen

−

−

NIPT impliziert, dass Selektion gesellschaftlich erwünscht 
sei 
NIPT fördert nicht die Selbstbestimmung der 
Schwangeren, da  er einen hohen gesellschaftlichen und 
privaten Druck auf die Frauen ausübt

 Fremdbestimmung
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