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Informationen zu vorgeburtlichen Untersuchungen
Pranataldiagnostik

Sie erwarten ein Kind und haben in den ersten Wochen
dieser Schwangerschaft moglicherweise Freude, Sorge
oder Unsicherheit durchlebt. Es beschaftigen Sie Fragen
zur zukiinftigen Lebensgestaltung und Sie ahnen, dass
noch viel auf Sie zukommen wird. Vielleicht spiren Sie
bereits einen Beginn von ,elterlicher Sorge“ fiir lhr Kind
und denken: ,Hoffentlich geht alles gut!“ Sie verstehen
nun, dass viele werdende Eltern auf die Frage, ob sie sich
einen Jungen oder ein Madchen wiinschen, antworten:
,Egal, Hauptsache gesund!®

Jetzt oder demnachst werden Sie mit der Frage nach
pranataler Diagnostik konfrontiert. Viele von lhnen werden
diese als beruhigend erleben, denn es ist fir Sie eine
Erleichterung, so genau und so friilh wie mdglich zu wis-
sen, dass |hr ungeborenes Kind mit groBer Wahrschein-
lichkeit keine erkennbaren Fehlbildungen und Fehlent-
wicklungen hat. Wichtig zu wissen:

96% aller Kinder kommen gesund zur Welt!

Manche Eltern werden jedoch mit Untersuchungsergeb-
nissen konfrontiert, die sie nicht erwartet haben. Das kann
eine bekannte Entwicklungsstérung oder Fehlbildung sein.
Die Eltern kénnen sich dann umfassend informieren, wie
das Leben mit einem behinderten Kind aussehen kénnte.
Sofern eine Erkrankung festgestellt wird, die behandelbar
ist, kann die Geburt in einem Perinatalzentrum geplant
werden, in dem das Neugeborene optimal versorgt wer-
den kann. Bei einigen Herzfehlern ist das lebensrettend

fur das Neugeborene. Die innere Vorbereitung auf das
kiinftige Zusammenleben mit einem behandlungs-
bedirftigen, kranken oder behinderten Kind schon
wahrend der Schwangerschaft kann fir werdende
Eltern von groRem Wert sein

Die Mdglichkeiten der Pranatalen Diagnostik bedeuten
somit auch die Auseinandersetzung mit der Frage: Kann
ich mir vorstellen, ein krankes oder behindertes Kind zur
Welt zu bringen und mit ihm zu leben? Es kann Befunde
geben, die keine sichere Aussage uber ihre Bedeutung fir
das spatere Leben des Kindes zulassen. Dann ist es sinn-
voll, die weitere Entwicklung wahrend der Schwanger-
schaft abzuwarten. Dies fiihrt erfahrungsgemaf zu grofen
Unsicherheiten und Angsten; manchmal zu einer iiber-
stirzten Entscheidung fir einen Schwangerschaftsab-
bruch. Auch bei schwerwiegenden und unabéanderlichen
Fehlbildungen erscheint manchen Eltern die Fortsetzung
der Schwangerschaft untragbar.

In allen Fallen ist es ungeheuer wichtig, sich genug Zeit zu
lassen fiir Beratung, Information, Spulren, Aushalten, Wei-
nen, Denken. Es gibt nahezu nie einen objektiven Zeit-
druck, unter dem eine Entscheidung gefallt werden miss-
te, obwohl dies haufig subjektiv so empfunden wird.

Wir méchten lhnen hier einen Uberblick iiber die zur-
zeit gdngigen Untersuchungsmethoden geben, um
lhnen bei der Entscheidung zu helfen, ob und in wel-
chem Umfang Sie pridnatale Diagnostik in Anspruch
nehmen wollen. Mit diesen Informationen kann die indivi-
duelle Beratung bei Ihrer Frauenarztin/ lhrem Frauenarzt,
einer humangenetischen oder anderen Beratungsstelle
oder einem Pranataldiagnostiker vor Durchfiihrung einer
der beschriebenen Untersuchungen erleichtert werden.

1. Ultraschall im Rahmen der Allgemeinen
Schwangerschaftsvorsorge

Zur ,Allgemeinen Schwangerenvorsorge* gehoren drei
Ultraschalluntersuchungen, die um die 10., 20. und 30.
Schwangerschaftswoche (SSW) von lhrer/ Ihrem betreu-
enden Frauenarztin/ -arzt durchgefihrt werden.

1.1 Erster Ultraschall 9.-12. SSW

Ab der 7. SSW ist die Herzaktivitat Ihres Kindes bereits
deutlich sichtbar. Jetzt wird der erwartete Geburtstermin
festgelegt. Es kdénnen Mehrlingsschwangerschaften ent-
deckt werden. AulRerdem wird auf eine ausgepragte Flus-
sigkeitsansammlung im Nacken geachtet. Dies kann ein
Hinweis auf eine Entwicklungsstérung sein. Davon zu

trennen ist die Nackentransparenzmessung (siehe 2.1) im
Rahmen einer friihen Fehlbildungsdiagnostik.

1.2 Zweiter Ultraschall

Jetzt sind bereits alle Organe Ihres Kindes erkennbar. Bei
besonderen Hinweiszeichen wie z.B. einer ungewohnli-
chen Fruchtwassermenge oder Auffalligkeiten beim Kind
wird in der Regel eine weiterfiihrende Diagnostik empfoh-
len oder die Meinung eines Spezialisten fur Pranataldia-
gnostik eingeholt.

1.3 Dritter Ultraschall

Nun wird das Wachstum lhres Kindes, seine Lage, der
Sitz der Placenta und die Menge des Fruchtwassers un-
tersucht. Manche Entwicklungsstérungen kdnnen erst jetzt
gesehen werden; weitere vorgeburtliche Untersuchungen
werden dann angeboten (siehe 2.-4.).

Die folgenden Untersuchungen gehdren nicht alle zu den
Regelleistungen der Schwangerschaftsvorsorge. Sie wer-
den im Allgemeinen nicht von der Frauenéarztin/ dem
Frauenarzt, sondern auf ihr/ sein Anraten beim Vorliegen
von Risiken oder lhren eigenen Wunsch von pranataldia-
gnostisch speziell ausgebildeten Arzten durchgefiihrt. Die
Kosten dafir tragen Sie bei einigen Untersuchungen
selbst.

2. Spezieller Ultraschall im Rahmen der Pra-
nataldiagnostik

Die meisten Untersuchungen fallen seit 1.Februar 2010
unter das Gendiagnostikgesetz. Bitte informieren Sie sich
auf dem Faltblatt ,Genetische Beratungsstellen”.
Spezialisierte Praxen und Zentren fir Pranataldiagnostik
der Stufe llI-1ll finden Sie z.B. auf der Webseite der Deut-
schen Gesellschaft fiir Ultraschall in der Medizin:
http://www.degum.de/Zertifizierte AErzte.68.0.html
Online- Informationen zur Methode der Nackentranspa-
renzmessung (NT) und Frihdiagnostik finden Sie nach
kostenloser Anmeldung unter
https://courses.fetalmedicine.com/fmf/patient der Fetalme-
dicine Foundation UK in London. Dort wurden die Quali-
tatsanforderungen zur NT-Messung entwickelt.

2.1 Friihe Fehlbildungsdiagnostik 12.- 14. SSW und
Nackentransparenzmessung (NT)

Das Kind misst zu diesem Zeitpunkt 5-8 cm vom Kopf bis
SteiR. Mit diesem Ultraschall kénnen Details der frihkind-
lichen Entwicklung beurteilt und friihzeitig schwerwiegen-
de Erkrankungen grofitenteils ausgeschlossen werden.



Auf Wunsch und nach Beratung kann die NT, auch Nac-
kendicke genannt, gemessen und nach weiteren Hinweis-
zeichen — z.B. am Herzen und im Gesicht - geschaut
werden. Daraus kann eine statistische Aussage zum
Risiko der altersabhangigen Chromosomenveranderungen
Trisomie 21 (Down-Syndrom), Trisomie 13 und Trisomie
18 errechnet werden. Die Erkennungsrate von Chromo-
somenstérungen und/ oder Fehlbildungen allein durch
Ultraschall liegt bei 80%, wenn die Untersuchung in hoch
spezialisierten Praxen oder Zentren durchgefiihrt wird.
Sie lasst sich fir die Trisomie 21 durch spezielle Laborpa-
rameter auf ca. 95-97% steigern (siehe 3.2).

2.2 Feindiagnostik

,O0rgan-Ultraschall“ oder ,,GroBer Ultraschall“

20.-22. SSwW

Mit einer hoch auflésenden Ultraschalluntersuchung wird
in der 20.-22. Schwangerschaftswoche das Wachstum,
die Organentwicklung und die Versorgung (Doppler- So-
nografie) des ungeborenen Kindes beurteilt. Zu diesem
Zeitpunkt sind die meisten vorgeburtlich diagnostizierba-
ren Fehlbildungen schon darstellbar. Zu den Organen,
deren Entwicklung und Struktur beurteilt wird, gehéren
Kopf, Gesicht, Gehirn, Nacken, Wirbelsdule, Arme und
Beine, Hande und FiRe, Bauch und Bauchwand, Zwerch-
fell, Magen-Darmtrakt, Nieren und ableitende Harnwege,
Herz (Echokardiografie) und das Geschlecht des Kindes.
In den meisten Fallen bestatigt diese Ultraschalluntersu-
chung der Schwangeren, dass bei ihr oder ihrem ungebo-
renen Kind keine erkennbaren Probleme vorliegen.

Doppler- Sonografie

Mit der Doppler- Sonografie (nach dem Physiker Christian
Doppler; ,Doppler- Effekt) I&sst sich die Durchblutung der
kindlichen Gefalle, der Nabelschnur und der Gebarmut-
terarterien messen und das Blutflussmuster analysieren.
Damit kénnen Risikofaktoren fiir Wachstumsstérungen
des Feten und fir die Entwicklung schwangerschaftsbe-
dingter Erkrankungen der Frau erkannt werden.

Echokardiografie

Bei der fetalen Echokardiografie kann die detaillierte Un-
tersuchung des Herzens unter Einsatz der Farbdoppler-
Sonografie eine groRe Zahl von Herzfehlbildungen aus-
schlieflen.

3. Blutuntersuchungen der Schwangeren

3.1 AFP- (Alpha-Feto-Protein)Test  14.-19. SSW

Ein erhohter Eiwei-Wert im Blut der Mutter kann Hinweis
auf einen ,offenen Riicken“ oder einen Bauchwanddefekt
beim Kind sein.

3.2 Biochemische Risikoeinschédtzung der Trisomien
21,13 und 18

Ersttrimesterscreening (PAPP- A, freies B- HCG)
Triple- Untersuchung (HCG, AFP, uE3)

Quadruple- Untersuchung (HCG, AFP, uE3, Inhibin- A)
Integriertes Screening (PAPP- A, HCG, AFP, uk3, Inhi-
bin- A) ohne oder mit Beriicksichtigung der NT

Bei diesen biochemischen Tests werden nach Bestim-
mung des Schwangerschaftsalters anhand einer frilhen
Embryolange die Konzentrationen bestimmter Stoffe wie
Eiweile und Hormone im Blut der schwangeren Frau
untersucht. In der 11. bis 14. Woche sind dies das PAPP-
A und das freie R- HCG. Die Abnahme sollte am besten in
der 10.-11. SSW erfolgen. in der 15.- 18. Woche wird das
HCG, das freie Ostriol (UE3), das AFP und das Inhibin- A
gemessen. Bei Schwangerschaften mit Down-Syndrom
erwartet man charakteristische Veranderungen der Kon-
zentrationen, die sich durch ein erhohtes berechnetes
Risiko ausdriicken. Die verschiedenen Blutwerte kénnen
untereinander oder auch mit der Nackentransparenzmes-
sung kombiniert werden. Daraus lasst sich wieder eine
statistische Wahrscheinlichkeit fir eine Schwangerschaft
mit Down-Syndrom ermitteln. Die Erkennungsrate ist
vom Alter der Schwangeren und anderen Faktoren ab-
hangig. Bei ungenauen Angaben zum Schwangerschafts-
alter, bei Mehrlingen, Blutungen, fehlenden Angaben zur
Nackenfalte, Rauchen und Gewicht kann das berechnete
Risiko zu hoch oder zu niedrig eingeschatzt werden. Auch
wird angenommen, dass Medikamente, Diabetes und
Kinderwunschtherapie das Ergebnis beeinflussen. Das
sintegrierte Screening” bietet auch ohne Nackentranspa-
renzmessung eine hohe Erkennungsrate von ca. 85%. In
spezialisierten Praxen oder Zentren kann die Risikoein-
schatzung durch Kombination der Biochemie mit der Nac-
kentransparenz und Erkennung milder Ultraschallauffallig-
keiten (Softmarker) im Rahmen der frihen Ultraschall-
Feindiagnostik verbessert werden. Voraussetzung fur alle
Screeningmethoden ist eine vorherige ausfihrliche Aufkla-
rung. Insbesondere muss jeder schwangeren Frau der
Unterschied zwischen einer diagnostischen Untersuchung
und einer Risikoabschatzung verstandlich gemacht wer-
den.

4. Methoden invasiver Diagnostik zur Durch-
fiihrung einer Chromosomenanalyse

Die Chorionzotten- Biopsie und die Amniozentese sind
invasive Untersuchungen, d.h. sie sind mit einem Eingriff
in den Korper der Frau verbunden. Beide Methoden wer-
den uberwiegend zur Chromosomendiagnostik eingesetzt,
bei der alle zahlenmaRigen Abweichungen vom normalen
Chromosomensatz, wie z.B. die Trisomie 21 (Down-
Sydrom), und gewisse strukturelle Veranderungen an den
Chromosomen erkannt werden. Seltener erfolgt eine mo-
lekulargenetische oder biochemische Analyse zum geziel-
ten Ausschluss vererbbarer Krankheiten bei familiarer
Belastung. Das eingriffsbedingte Risiko flir eine Fehlge-
burt liegt bei beiden Untersuchungen bei 0,5- 1%.

4.1 Chorionzottenbiopsie ab 12. SSW

Die Chorionzottenbiopsie kann ab der 12. Schwanger-
schaftswoche durchgefiihrt werden. Sie ist eine Punktion
durch die Bauchdecken der Frau und Entnahme von Ge-
webe aus der entstehenden Plazenta (Chorion). Ein erstes
vorlaufiges Kurzzeitkulter- Ergebnis kann schon nach 24
bis 48 Stunden mitgeteilt werden. Das Ergebnis der Lang-
zeitkultur liegt nach zwei bis drei Wochen vor und besta-
tigt in 98% der Falle das erste Ergebnis.

4.2 Amniozentese ab 15. SSW

Die Amniozentese oder Fruchtwasserpunktion kann ab
der 15. Schwangerschaftswoche durchgefiihrt werden. Bei
einer Punktion durch die Bauchdecke der Frau werden 10-
20 ml Fruchtwasser entnommen. Aus den im Fruchtwas-
ser enthaltenen Zellen des Feten kann eine Chromoso-
menanalyse durchgefiihrt werden, deren Ergebnis nach
ca. zwei Wochen vorliegt. Ein erstes Schnellresultat be-
zuglich der haufigsten Chromosomenstérungen Trisomie
21, 18 und 13 kann nach 24 — 48 Stunden mitgeteilt wer-
den, wenn zusatzlich ein FISH- Test (Fluoreszenz- in—
situ- Hybridisierung) durchgefiihrt wird. RoutinemaRig wird
die Hohe des AFP (Alpha- Fetoprotein) bestimmt, woraus
sich der Hinweis auf einen Neuralrohrdefekt (,offener
Rucken®) oder einen Bauchwanddefekt ergeben kann.

4.3 Nabelschnurpunktion ab ca. 20. SSW

Bei speziellen Fragestellungen kann unter Ultraschallsicht
Blut aus der Nabelschnur entnommen werden. Das Er-
gebnis liegt nach 3-4 Tagen vor. Die Rate der Fehlgebur-
ten oder anderer Komplikationen liegt in spezialisierten
Zentren kaum hoéher als bei der Amniozentese.

Dieses Faltblatt wurde aus Spendengeldern sowie
Zuwendungen des Parititischen Wohlfahrtsverbandes
finanziert. Wir freuen uns sehr liber weitere Spenden.



