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1. Grundsätzliche Anmerkungen zum Präimplantationsgesetz 

Das Gesetz zur Regelung der Präimplantationsdiagnostik (PräimpG) vom 
21.11.2011 ist am 24.11.2011 im Bundesgesetzblatt veröffentlicht worden. 
Dieses Gesetz bedeutet eine Änderung des Embryonenschutzgesetzes und 
enthält zwei Kernaussagen (§3a Embryonenschutzgesetz): 
 

a. Eine Präimplantationsdiagnostik (PID) ist nicht rechtswidrig, wenn ein 
hohes Risiko für eine schwerwiegende genetische Erkrankung be-
steht, die durch eine genetische Disposition bei der Frau (von der die 
Eizelle stammt) oder beim Mann (von dem die Samenzelle stammt) 
oder beiden bedingt ist. 

 
b. Eine PID ist ebenfalls nicht rechtswidrig, wenn diese zur Feststellung 

einer schwerwiegenden Schädigung des Embryos durchgeführt wird, 
die mit hoher Wahrscheinlichkeit zu einer Tot- oder Fehlgeburt führen 
wird.  

 
Zu a: Ein hohes Risiko besteht typischerweise bei monogen erblichen Erkran-
kungen (autosomal-rezessive, autosomal-dominante sowie X-chromosomale 
Erkrankungen) in der Familie. Ein hohes Risiko kann auch für Chromosomen-
störungen bestehen, wenn ein Elternteil Träger einer balancierten Transloka-
tionen, Inversion oder Insertion ist. Die meisten Translokationen oder Inversi-
onen gehen mit geringeren Wahrscheinlichkeiten für die Geburt eines Kindes 
mit einer unbalanzierten Chromosomenstörung einher als formalgenetisch zu 
erwarten wäre, weil viele unbalanzierte Chromosomenverteilungen eher in 
einer Fehlgeburt als in der Geburt eines lebensfähigen Kindes resultieren. Der 
Nachweis einer unbalanzierten Chromosomenstörung erlaubt jedoch praktisch 
ausnahmslos die Diagnose einer schweren Entwicklungsstörung. Deshalb trifft 
bei familiären Chromosomenstörungen entweder Punkt a zu oder Punkt b wird 
als Indikation für eine PID wirksam. Da das Wiederholungsrisiko für monogen 
erbliche Erkrankungen durch ein sog. Keimzellmosaik auch dann erhöht sein 
kann, wenn eine genetische Veranlagung am Blut der Eltern ausgeschlossen 
wurde, wie es z.B. bei der Duchenne-Muskeldystrophie der Fall ist, kann ein 
„hohes Risiko“ nicht durch eine Prozentangabe definiert werden.  
Der Begriff „schwerwiegend“ ist in der Interpretation problematisch, da er sub-
jektiv ist. Es ist zu befürchten, dass im Falle einer Bewertung, die sich nur 
nach der Diagnose richtet, mit der Zeit ein Katalog von Erkrankungen aufge-
stellt wird. Ein Katalog könnte von Betroffenen als diskriminierend empfunden 
werden. Gerade dies wollte man beim §218 vermeiden, als „schwerwiegend“ 
letztendlich mit der Frage der Zumutbarkeit für die Frau gekoppelt wurde. Aus 
diesem Grund sollte die Ethikkommission, die über einen Antrag auf PID ent-
scheidet, die individuelle Situation des Paares mitberücksichtigen. 
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Zu b: Hier wird nicht expressis verbis wie bei a) festgehalten, dass es sich um 
die Schädigung eines Embryos handeln muss, die durch eine genetische Dis-
position bei einem oder beiden Elternteilen bedingt ist. Man könnte die Auf-
fassung vertreten, dass damit auch die Untersuchung von de novo-Störungen 
wie Chromosomenaberrationen gemeint ist, die mit hoher Wahrscheinlichkeit 
zur Tot- oder Fehlgeburt führen (sog. Aneuploidie-Screening). Aufgrund der 
sehr weiten Interpretationsmöglichkeit sollte Rechtssicherheit in einer Rechts-
verordnung hergestellt werden.  
 
2. Formale Voraussetzungen für die Durchführung einer PID 

a. Auch wenn die PID nicht Gegenstand des Gendiagnostikgesetzes ist, 
sind nach dem PräimpG formale Voraussetzungen zu erfüllen. Dazu 
gehören die Aufklärung und Beratung zu den medizinischen, psychi-
schen und sozialen Folgen dieser Untersuchung sowie die informierte 
Einwilligung vor Durchführung der Untersuchung. Die genetische Be-
ratung muss gemäß S2-Leitlinie der Deutschen Gesellschaft für Hu-
mangenetik (GfH)  von einem Facharzt für Humangenetik oder einem 
Arzt mit der Zusatzbezeichnung Medizinische Genetik durchgeführt 
werden. Eine genetische Beratung durch einen zur fachgebundenen 
genetischen Beratung gemäß GenDG qualifizierten Arzt/Facharzt ist 
nicht ausreichend. 

b. Eine interdisziplinär zusammengesetzte Ethikkommission muss die 
Einhaltung der Voraussetzungen des §3a, Absatz 2 des Embryonen-
schutzgesetzes prüfen und eine zustimmende Bewertung abgegeben 
haben. Die Gesellschaft für Humangenetik schlägt vor, dass die ent-
sprechenden Ethikkommissionen bei den Landesärztekammern an-
gesiedelt werden. Einer Ethikkommission sollte mindestens ein Fach-
arzt für Humangenetik angehören. Um Interessenskonflikte zu ver-
meiden, sollte der dort tätige Facharzt für Humangenetik nicht Mitglied 
eines PID-Zentrums oder mit einem solchen assoziiert sein. Die Be-
wertung erfolgt auf schriftlichen Antrag des Paares an die zuständige 
Ethikkommission, die i.d.R. innerhalb von zwei Monaten zu einer Ent-
scheidung kommen muss. Dem Antrag des Paares sollen Kopien der 
Briefe zur genetischen Beratung und zur reproduktionsmedizinischen 
Beratung sowie die Einwilligungserklärung beiliegen. Wenn ein positi-
ves Votum der Ethikkommission vorliegt, kann in Abstimmung mit 
dem PID-Zentrum mit den konkreten Planungen für die PID begonnen 
werden. Bei ablehnendem Bescheid muss die Möglichkeit des Wider-
spruchs eingeräumt werden. 

c. Die PID muss unter der Verantwortung eines hierfür qualifizierten 
Facharztes für Humangenetik an einem zugelassenen Zentrum (s. un-
ten) nach dem allgemein anerkannten Stand von Wissenschaft und 
Technik durch dafür ausreichend qualifiziertes und erfahrenes Perso-
nal durchgeführt werden. 

d. Die im Rahmen der PID durchgeführten Maßnahmen einschließlich 
der von der Ethikkommission abgelehnten Fälle sollen an eine Zent-
ralstelle in anonymisierter Form gemeldet werden. Hierfür sollte eine 
zentrale Meldestelle beim BMG eingerichtet werden. 
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3. PID-Zentren 

Nach dem PräimpG soll die Bundesregierung durch Rechtsverordnung mit 
Zustimmung des Bundesrates die Anzahl und die Voraussetzungen für die 
Zulassung von PID-Zentren sowie die Qualifikation der dort tätigen Ärzte so-
wie die Dauer der Zulassung bestimmen.  
 
Hinsichtlich der Anzahl der PID-Zentren sind unterschiedliche Ansätze denk-
bar. Einerseits ist es erstrebenswert, dass PID-Zentren von Patienten in ak-
zeptabler Weise erreichbar sind. Andererseits kann man davon ausgehen, 
dass die Effizienz zunimmt, wenn eine Mindestanzahl von Fällen pro Jahr in 
einem PID-Zentrum bearbeitet wird. Dabei ist allerdings zu berücksichtigen, 
dass zwar einige „häufige“ Erkrankungen (z.B. SMA) öfter Gegenstand einer 
PID sein werden, aber in vielen Fällen sehr seltene Erkrankungen auch in 
Frage kommen, bei denen also keine Routine für die jeweilige Erkrankung zu 
erreichen ist. Die Gesellschaft für Humangenetik schlägt vor, dass die Aner-
kennung als PID-Zentrum von der zuständigen Landesärztekammer erteilt 
wird, wenn die erforderlichen Voraussetzungen erfüllt sind. Dadurch wird si-
chergestellt, dass eine ausreichende Anzahl von PID-Zentren zur Verfügung 
steht. 
 
Der Antrag auf Anerkennung als PID-Zentrum sollte sich explizit  auf die PID 
von chromosomalen und/oder monogen erblichen Erkrankungen beziehen. 
Folgende Voraussetzungen müssen aus Sicht der GfH erfüllt sein: 
 

a. Eine etablierte enge Zusammenarbeit zwischen der humangeneti-
schen und der reproduktionsmedizinischen Einrichtung. 

b. Die humangenetische Einrichtung muss darlegen, dass sie zum einen 
über die erforderlichen Erfahrungen mit Einzelzellanalysen verfügt. 
Zum anderen muss die humangenetische Einrichtung auf dem Unter-
suchungsgebiet Humangenetik für die jeweils angewandte Untersu-
chungsart (z.B. Interphase-Untersuchung durch Fluoreszenz-in-situ-
Hybridisierung (FISH), Chromosomenanalyse durch Comparative Ge-
nomische Hybridisierung (CGH), Direktnachweis von Zielsequenzen 
mittels Hybridsierungs- oder Amplifikationsverfahren) zum Nachweis 
der jeweils in Frage stehenden Erkrankung akkreditiert sein. Die Ak-
kreditierung muss sich nicht auf Einzelzellen als Untersuchungsmate-
rial beziehen.  

c. Für die Schnittstellen zwischen dem IVF-Zentrum und der humange-
netischen Einrichtung sind entsprechende SOPs auf der Basis eines 
internen Qualitätsmanagementsystems vorzuhalten. 

Die Dauer der Zulassung sollte für 4 Jahre gelten und kann auf Antrag verlän-
gert werden, wenn die o.g. Voraussetzungen weiterhin gegeben sind. Dieser 
Zeitraum würde zu der Vorgabe des Berichtes passen, der von der Bundesre-
gierung alle 4 Jahre über die Erfahrungen mit der PID Stellung nehmen soll.  
 
4. Einrichtung, Zusammensetzung, Verfahrensweise und Finanzierung 

der Ethikkommissionen 

Einer Ethikkommission sollten mindestens ein Facharzt für Humangenetik (s. 
oben), ein Kinderarzt, ein Frauenarzt, ein auf dem Gebiet der Ethik in der Me-
dizin ausgewiesenes Mitglied, ein Jurist und ein Behindertenvertreter angehö-
ren. Die Ethikkommission sollte von einer Landesärztekammer berufen und 
dort angesiedelt werden. Zur Verfahrensweise der Ethikkommission s. oben. 
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Die Finanzierung sollte von der Landesärztekammer geregelt werden. 
 
 
5. Zentralstelle 

Die Zentralstelle, der die Dokumentation von im Rahmen der PID durchge-
führten Maßnahmen obliegt, könnte beim Robert-Koch-Institut angesiedelt 
sein. Jedes PID-Zentrum meldet die entsprechenden Fälle (sowohl die von 
der Ethikkommission abgelehnten Fälle als auch die bearbeiteten Fälle) in 
anonymisierter Form unter Berücksichtigung des Datenschutzes an die Zent-
ralstelle.   
 
 
 
Erlangen, den 9.1.2012 
 
gez. Prof. Dr. med. André Reis (Vorsitzender) 
 


