Informationsblatt

fiir vorgeburtliche Untersuchungsmoglichkeiten

Sehr geehrtes werdendes Elternpaar,

im Rahmen der Schwangerenvorsorge sind drei Ultraschalluntersu-
chungen vorgesehen, welche durch Ihren Frauenarzt durchgefiihrt
werden:

1. 9-12.SSW
2.: 19-22.SSW
3. 29-32.SSW

Aufgrund besonderer Lebensumstande, Ihrer Vorgeschichte oder
Besonderheiten der aktuellen Schwangerschaft ergibt sich mitunter
die Maoglichkeit oder Notwendigkeit, weiterfiihrende Ultraschall-
untersuchungen oder invasive Eingriffe in Anspruch zu nehmen.
Mit diesem Informationsblatt méchten wir Sie mit den Méglichkei-
ten, Grenzen sowie Risiken der vorgeburtlichen Diagnostik vertraut
machen. Es soll das personliche Gesprdch nicht ersetzen, lhnen
jedoch bei der Vorbereitung helfen.

Im Folgenden werden wir Ihnen verschiedene vorgeburtliche
Untersuchungsmaglichkeiten erlautern. Hierbei kann man zwischen
invasiven und nicht-invasiven Methoden unterscheiden: Bei der
invasiven Diagnostik besteht das Risiko einer Fehlgeburtlichkeit,
welches sowohl bei der Fruchtwasseruntersuchung als auch bei
der Chorionzottenbiopsie ungeféhr 0,5% betragt. Nicht-invasiv
bedeutet risikofrei.

Ersttrimesterscreening (nicht-invasiv):

durch die nach den Mutterschaftsrichtlinien angebotene Mdglich-
keit der Fruchtwasserentnahme werden nur Schwangere Gber 35
Jahren berlicksichtigt.

Diese Altersgrenze lasst auBer Acht, dass die liberwiegende An-
zahl der Kinder mit Anomalien der Erbanlagen unterhalb dieser
Altersgrenze geboren werden.

Unter optimalen Bedingungen steht mit der kombinierten Ultra-
schall- und mitterlichen Blutuntersuchung in der 12.-14. Schwan-
gerschaftswoche (11+0-13+6), dem so genannten Ersttrimester-
screening, nun eine Methode zur Verfiigung, welche eine iiber
90%ige Entdeckungsrate hinsichtlich einer Trisomie 21 (Down-
Syndrom, félschlicherweise auch Mongolismus genannt) bei einer
falsch-positiven Rate von unter 5% erméglicht.

Was wird beim Ersttrimesterscreening eigentlich
gemacht?

Zundachst fiihren wir bei lhrem Kind eine umfangreiche Ultraschall-
untersuchung durch. Wir kénnen somit auf Einzelheiten der friih-
kindlichen Entwicklung eingehen und zahlreiche Fehlbildungen zu
einem sehr friihen Untersuchungszeitraum ausschlieBen.

Zentraler Bestandteil der Untersuchung und fiir die weitere Ri-
sikoberechnung hinsichtlich Trisomie 21 unerlasslich ist die Na-
ckenfaltenmessung. Bei der Nackenfalte, auch Nackentransparenz
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oder Nuchal translucency (NT) genannt, handelt es sich um eine
voriibergehende Flissigkeitsansammlung im Nacken, welche alle
Kinder aufweisen, wenn auch in unterschiedlichem AusmaRe. Ver-
einfacht ausgedriickt steigt mit zunehmender Breite der Nacken-
falte das Risiko, ein Kind mit Down-Syndrom zu bekommen. Fiir die
Risikoberechnung werden aulerdem weitere Faktoren einbezogen.

Folgende Faktoren kdnnen bei optimalen Untersuchungsbedingun-
gen zuséatzlich in die Risikokalkulation eingehen:

* miitterliches Alter

* Schwangerschaftsalter

* ggf. vorangegangene Schwangerschaften
mit Chromosomenstdrung

¢ ggf. Information lber Sterilitdtsbehandlung

* ethnische Zugehorigkeit

* mitterliche Blutuntersuchung (Bestimmung von PAPP-A
sowie freiem B-hCG)

* Gesichtswinkelmessung

e Darstellung der Nasenbeine

* Herzklappenfunktion

* Blutfluss vor dem Herzen

Die Gesamtheit der genannten Punkte ermdglicht eine lber
90%ige Entdeckungsrate hinsichtlich der haufigsten Chromoso-
menfehlverteilung, der Trisomie 21.

Wann sollte ich diese Untersuchung
durchfiihren lassen?

Der empfohlene Zeitraum fiir diese Untersuchung liegt zwischen
der 11+0 sowie der 13+6 Schwangerschaftswoche; optimale Bedin-
gungen herrschen in der Regel zwischen 12+1 bis 12+6 Schwan-
gerschaftswochen vor.

Wie wird diese Untersuchung durchgefiihrt?

In der Giberwiegenden Zahl der Falle geschieht dies tiber eine Ultra-
schalluntersuchung vom Bauch aus, in seltenen Féllen kann auch
eine Vaginalsonographie erforderlich sein.

Warum diese Untersuchung bereits bei jungen Frauen?

Wie bereits eingangs erwdhnt, werden die meisten Kinder von
jungen Frauen geboren. Deshalb stammen mehr als zwei Drittel der
Kinder mit Down-Syndrom von Mittern, die unter 35 Jahre alt sind.

Was bedeutet ,Risiko fiir Down-Syndrom?*

Mit zunehmendem Lebensalter erh6ht sich das Risiko, ein Kind
mit Down-Syndrom zu bekommen. Das heit: Wiirde eine jeweils
gleiche Anzahl von Frauen aus jedem Lebensalter ein Kind bekom-
men, dann hétte die Altersgruppe der dltesten Frauen die meisten
Kinder mit einem Down-Syndrom.



Beispiel: Betrachten wir eine Gruppe von 1600 sechzehnjahrigen
Schwangeren, so ware statistisch gerade ein Kind mit Down-Syn-
drom darunter. Waren diese 1600 Schwangeren 35 Jahre alt, so
héatten bereits vier Frauen ein Kind mit Down-Syndrom. Wére aber
jede dieser 1600 Schwangeren 40 Jahre alt, so waren bereits zwdlf
dieser Kinder vom Down-Syndrom betroffen.

Was heil3t eigentlich erhohtes Risiko?

Aus dem Ergebnisbefund der Risikoberechnung fiir Ihr Kind werden
immer zwei Risiken errechnet:

1.: Das Risiko Ihrer Altersgruppe
2. lhr persénliches Risiko.

Ist Ihr persdnliches Risiko groRer als das lhrer Altersgruppe, ist es
wichtig, um wie viel gréBer es ist. Ist das Risiko hoher als 1:300,
empfehlen wir eine Chromosomenanalyse aus dem Fruchtwasser
oder aus den Chorionzotten.

Wer entscheidet, ob ich eine weiterfithrende
Untersuchung machen soll?

AusschlieBlich Sie selbst entscheiden dariiber. Wenn Sie von vorn-
herein keine Fruchtwasseruntersuchung méchten, wiirden wir lhnen
abraten, diesen Test durchfiihren zu lassen. Sollte lhr persdnliches
Risiko erhoht sein, erbringt letztendlich nur die Untersuchung der
Chromosomen Sicherheit dartiber, ob ein Down-Syndrom vorliegt
oder nicht.

Was kostet diese Untersuchung?

Das Ersttrimesterscreening ist eine Leistung, die nicht von den
gesetzlichen Krankenkassen tibernommen wird und somit als indi-
viduelle Gesundheitsleistung (IGel) abgerechnet wird.

Die Kosten flir die Ultraschalluntersuchung betragen in unserer Pra-
xis 205 Euro; die zusatzlichen Laborleistungen werden mit 35 Euro
in Rechnung gestellt. Bei einer Zwillingsschwangerschaft betragen
die Kosten 340 Euro, zusatzliche Laborkosten entfallen hierbei.

Gibt es andere Ursachen fiir eine verbreiterte
Nackenfalte?

Andere Ursachen fiir eine verbreiterte Nackenfalte kénnen Herz-
fehler, Defekte der Bauchwand oder des Zwerchfells, Skelettfehlbil-
dungen oder Stoffwechselstérungen sein. Daher sollte bei verbrei-
terter Nackenfalte und unauffélliger Chromosomenbestimmung
ein Fehlbildungsausschluss 19.-22. SSW erfolgen. Es muss jedoch
betont werden, dass auch in diesen Fallen die Wahrscheinlichkeit,
ein vollig gesundes Kind zu bekommen, am hochsten ist.

Chorionzottenbiopsie (invasiv):

Bei der Chorionzottenbiopsie (CVS) werden Bestandteile des Mutter-
kuchens (Plazenta), die Chorionzotten, entnommen und untersucht.
Zur Entnahme der Gewebeprobe fiihrt der untersuchende Arzt
eine diinne Punktionsnadel unter standiger Ultraschallkontrolle

durch die Bauchdecke zum Mutterkuchen. Liegt ein erhdhtes Risiko
fiir eine Chromosomenfehlverteilung vor, kdnnen ab der 11+0
Schwangerschaftswoche Zellen aus den Chorionzotten entnommen
und untersucht werden. Die CVS ist die frihestmégliche invasive
Untersuchungsmethode, um Chromosomenfehlverteilungen und
genetische Erkrankungen beim Ungeborenen zu entdecken. Die
Ergebnisse tiber die hdufigsten Chromosomenfehlverteilungen (Tri-
somie 21,/13/18, Turner-Syndrom, Triploidie) liegen bereits nach 2
Tagen vor; das Endergebnis mit Aussagen zu strukturellen Eigen-
schaften der Erbanlagen liegt nach 12-14 Tagen vor. Der Eingriff
wird ambulant durchgefiihrt und ist mit nur geringen Schmerzen
verbunden, allerdings etwa schmerzhafter als die Amniozentese.
Eine ortliche Betdubung ist jedoch nicht erforderlich. Das Fehlge-
burtsrisiko betrdgt in erfahrenen Handen 0,5% und entspricht
somit dem Fehlgeburtsrisiko der Amniozentese.

Amniozentese (invasiv):

Eine Amniozentese ist die Entnahme von Fruchtwasser und eine
Kultivierung der darin enthaltenen Zellen zur Karyotypisierung, d.
h. Bestimmung von Anzahl und Form der im Zellkern vorhandenen
Chromosomen (Trdger der genetischen Information). Sie wird zum
Ausschluss von Chromosomenaberrationen ab der 14+0 Schwan-
gerschaftswoche (SSW) durchgefiihrt. Diese Untersuchung wird
taglich mehrfach in unserer Praxis durchgefiihrt. Alle Untersucher
verfligen Uber eine langjahrige Praxis und Erfahrung mit dieser
Untersuchung. Der Eingriff wird ambulant durchgefiihrt und ist
mit nur geringen Schmerzen verbunden. Eine értliche Betdubung
ist nicht erforderlich. Die Untersuchung selbst dauert nur wenige
Sekunden. Inklusive Beratung sollte die Patientin jedoch mit 45-60
Minuten rechnen.

Das Fehlgeburtsrisiko betrdgt in erfahrenen Hénden 0,5% und
entspricht somit dem Fehlgeburtsrisiko der Chorionzottenbiopsie.
Das Untersuchungsergebnis erhalt man ca. 12-14 Tage spater.
Die Patientin ist fir die folgenden 3 Tage arbeitsunféhig und
sollte -wenn mdglich- nicht alleine zur Untersuchung kommen.
Auch sollten Kleinkinder in h&usliche Obhut gegeben werden.
Die Schwangere braucht fiir diese Untersuchung nicht niichtern
zu sein. Allerdings sollte die Untersuchung bei Erkrankungen der
Mutter, wie z.B. starker Husten, grippaler Infekt, oder bei vaginalen
Blutungen verschoben werden.

Zusatzlich wird im Fruchtwasser immer das AFP (Alpha-Feto-Protein),
in seltenen Féllen auch die AChE (Acetylcholinesterase) bestimmt.
Beide Werte kdnnen Aufschluss dariiber geben, ob ein Neuralrohr-
defekt (offener Riicken, Anenzephalus) oder ein Bauchwanddefekt
vorliegt.

AufWunsch kann auch ein Schnelltest durchgefiihrt werden. (FisH-
Test: Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung) der nach einem Tag eine
Aussage beziiglich der haufigsten Chromosomenfehlverteilungen
erlaubt. Dieser Test kann auf Wunsch durchgefiihrt werden (Kosten:
ca. 110,- Euro).

Mitteilung der Resultate

In den meisten Fallen liegen die Ergebnisse ungeféhr zwei Wochen
nach der Punktion vor und werden lhnen unmittelbar mitgeteilt.
Der telefonischen Mitteilung erfolgt immer eine schriftliche Bestéti-
gung. Bei Auffalligkeiten werden wir uns mit dem Sie betreuenden
Frauenarzt sowie dem Facharzt fiir Humangenetik zusammenset-
zen, um gemeinsam mit lhnen und Ihrem Partner die Ergebnisse
zu besprechen und Ihnen bei der Entscheidung liber das weitere
Vorgehen zu helfen.



Unsere Praxis ist Mitglied im Kompetenznetz Pranatalmedizin KdIn.
Falls erforderlich, werden zusatzliche Spezialisten (z.B. Facharzte
fiir kindliche Herzerkrankungen, Kinderneurologen, Perinatalmedi-
ziner) herangezogen, um lhnen eine optimale Beratung zukommen
zu lassen.

Nabelschnurblutentnahme (invasiv)

In seltenen Féllen kann ab der 18+0 SSW die Entnahme von Na-
belschnurblut erforderlich sein. Bei Verdacht auf eine kindliche
Blutarmut oder der spate Verdacht auf eine kindliche Fehlvertei-
lung der Erbanlagen kann diese Untersuchung die Methode der
Wahl sein. Ahnlich der Amniozentese wird eine diinne Nadel unter
Ultraschallsicht zur Nabelschnur gefiihrt, um eine geringe Menge
kindlichen Blutes zu entnehmen und weiter zu untersuchen. Das
Fehlgeburtsrisiko dieser Untersuchung liegt bei 1%.

Fehlbildungsausschluss (nicht invasiv)

Ab der 19+0 SSW kdnnen ungefahr 80% aller erkennbaren Fehlbil-
dungen entdeckt werden. Im Rahmen dieser Untersuchung werden
samtlich Organsysteme des Kindes beurteilt. Besonderes Augen-
merk gilt hierbei dem kindlichen Gehirn, dem Riicken und dem
Herzen. Es kann eine gezielte Abklarung spezieller Fragestellungen
im Rahmen von Risikoschwangerschaften sowie bestimmten mit-
terlichen Erkrankungen erfolgen. Mittels Farbdopplersonographie
kénnen Angaben dariiber gemacht werden, ob ein erhdhtes Risiko
flr die spatere Entwicklung einer Praeklampsie (,Schwangerschafts-
vergiftung”) oder fir kindliche Wachstumsstérungen vorliegt. Fer-
ner kann, falls gewlinscht, gezielt nach indirekten Hinweiszeichen
fiir kindliche Chromosomenstdrungen gesucht werden. Falls keine
dieser so genannten ,soft marker" auftauchen, sinkt das Risiko fiir
eine Trisomie 21.

Im Falle einer Indikation werden die Kosten fiir den Fehlbildungs-
ausschluss von den Krankenkassen ibernommen.

Falls keine Indikation vorliegt, betragen die Kosten fiir diese Un-
tersuchung als Wunschleistung 300 €  (Fehlbildungsausschluss
mit fetaler Echokardiographie sowie Dopplersonographie der miit-
terlichen Gefal3e).

Bitte haben Sie Versténdnis dafir, dass wir sehr bemiiht sind, die
Wartezeit fiir derartige Untersuchungen moglichst kurz zu halten,
wir lhnen aber nicht garantieren kénnen, dass diese Untersuchun-
gen aufgrund erhéhten Beratungs-sowie Untersuchungsaufwandes
innerhalb eines iiberschaubaren Zeitraumes ablaufen. Sie mussen
deshalb damit rechnen, dass der genannte Termin in seltenen Fal-
len auch ganz erheblich tberschritten werden kann. Es ist daher
sinnvoll, wenn Sie lhre Kinder fiir die Dauer der Untersuchung in
bewahrte Obhut geben.

Wir hoffen, dass wir Thnen mit diesem Informationsblatt helfen
konnten; fiir Fragen stehen wir Ihnen jederzeit gerne zur Verfiigung.

Ihr Praxisteam.
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Frauenarzt
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Frauenarzt

Litticher Str. 13
50674 Kéln
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Telefax: (02 21)56 91 886
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