





LIEBE WERDENDE ELTERN,
LIEBE SCHWANGERE,

mit dieser kleinen Broschire mochten wir Ih-
nen einen Uberblick Uber die Bedeutung der
Prénatalmedizin und die Untersuchungen
geben, die wir lhnen in Ihrer Schwanger-
schaft anbieten kénnen. Dazu mochten wir
uns kurz vorstellen.

Unsere Praxis fUr Feindiagnostik ist auf die
DurchfGhrung vorgeburtlicher  Ultraschall-
untersuchungen, weiterfGhrende Diagnostik
und Therapie (Fruchtwasser-/Mutterkuchen-
untersuchungen) in der Schwangerschaft
spezialisiert. Wir sind eine Praxis fur prénatale
Medizin der Stufe DEGUM Il (DEGUM =
Deutsche Gesellschaft fur Ultraschall in der
Medizin, www.degum.de). Der Schwerpunkt
unserer Tatigkeit liegt in der Betreuung von
Schwangeren und insbesondere auch Risiko-
schwangeren. Durch unsere hochauflésen-
den Ultraschallgerdte, die alle Gber 3D/4D-
Technologie verfugen, bieten wir Ihnen einen
sehr hohen und modernen Standard. Wir ha-
ben den Anspruch, immer auf dem aktuells-
ten Wissensstand zu sein, daher gehéren na-

tionale und internationale Fortbildungen zu
unserer Praxiskultur. Wir méchten Sie jeder-
zeit auf medizinisch hohem Niveau betreuen.
Im Rahmen der Prdnataldiagnostik sind wir
bei der FMF London (www.fetalmedicine.com)
zur Durchfihrung des Ersttrimesterscree-
nings zertifiziert. Diese Zertifizierung verlangt
ein jahrliches Audit fur alle Ultraschallmess-
werte, um die optimale Leistung von Unter-
suchenden und Gerdten sicherzustellen.

Bei auffdlligen Befunden stellen wir gerne
den Kontakt zu anderen Spezialisten an-
grenzender Fachgebiete (Pddiatrie, Kinder-
kardiologie, Genetik oder Diabetologie) oder
auch zu psychosozialen Beratungsstellen
her. An erster Stelle steht fir uns aber neben
einer medizinisch kompetenten Beratung
Ihre individuelle, herzliche Betreuung.

Wir hoffen, dass Sie sich bei uns wohl fUhlen.
lhr Feindiagnostikteam Niirtingen



01: WAS IST PRANATALMEDIZIN UND

WOZU DIENT SIE?

Pranatalmedizin umfasst alle Untersuchun-
gen, Beratungen und Therapien, die im Rah-
men einer Schwangerschaft durchgefUhrt
werden. Dazu gehdren alle vorgeburtlichen
Ultraschalluntersuchungen sowie die inva-
siven (Mutterkuchen, Fruchtwasser oder Blut
des Feten berUhrenden) Untersuchungsme-
thoden. Wir hoffen, dass lhnen die folgenden
Seiten helfen, das For und Wider der Unter-
suchungen besser gegeneinander abzu-
wdgen und daraufhin eine persénliche
Entscheidung treffen zu kénnen.

Diese Informationen sollen Ihnen helfen,
sich auf die einzelnen Untersuchungen
besser vorzubereiten. Sie dienen dazu, zu
verstehen, warum Schwangeren mit be-
sonderen Risiken besondere vorgeburtli-
che Untersuchungen angeboten werden -
zu solchen Risiken gehéren: Zustand nach
auffalliger Schwangerschaft, auffdllige Blut-
werte, familidre Risiken, angeborene Erkran-
kungen/Fehlbildungen bei den werdenden
Eltern oder in der Familie, Medikamenten-

einnahme, mitterliches Alter Uber 35 Jahren,
Zuckerkrankheit, Bluthochdruck etc.. Meist
reicht fUr die Diagnostik eine nicht-invasive,
risikolose, weiterfGhrende Ultraschallfein-
diagnostik. Bei speziellen Fragestellungen
(z.B. erbliche Erkrankung oder Behinderung
in der Familie) ist auch eine zusatzliche hu-
mangenetische Beratung, am besten vor der
Ultraschalldiagnostik, zu empfehlen. Vorge-
burtliche Untersuchungen ergeben meist
eine Bestdtigung der unauffdlligen Entwick-
lung des Ungeborenen. Sie kdnnen helfen,
Sie in hohem MaBe zu beruhigen und tra-
gen so zu einem entspannten Schwanger-
schaftsverlauf bei. Bei belasteter Vorge-
schichte kénnen so Angste reduziert werden.

Die Prénataldiagnostik dient aber auch der
Entdeckung von Entwicklungsstérungen des
Feten und der frihzeitigen Erkennung motter-
licher Erkrankungen. Durch spezielle Ultra-
schalluntersuchungen besteht auch die
Méglichkeit, Hinweiszeichen auf genetische
Erkrankungen wie z.B. eine Chromosomen-



stérung (z.B. die Trisomie 21 — das Down-
Syndrom) auszuschlieBen und Ihr persénli-
ches Risiko fur eine Chromosomenstérung zu
ermitteln. Durch den zunehmenden Einsatz
der Ultraschallfeindiagnostik konnte die Rate
an invasiven Eingriffen, die mit einem gewis-
sen Fehlgeburtsrisiko behaftet sind, deutlich
gesenkt werden. Die Wahrscheinlichkeit,
dass bei lhrem Ungeborenen eine ange-
borene Erkrankung vorliegt, liegt bei 3-5%.
Auch bei einer diagnostizierten Auffdlligkeit
kann lhrem Kind heutzutage bei verschiede-
nen Erkrankungen geholfen werden.

Dann sollte in jedem Falle eine umfang-
reiche Beratung der Eltern stattfinden, die
auch die angrenzenden Fachgruppen mit
einbezieht. Einige Erkrankungen lhres un-
geborenen Kindes kénnen nur durch Ultra-
schalluntersuchungen  frihzeitig erkannt
und so behandelt werden. Dazu gehért die
erfolgreiche Behandlung von Herzrhythmus-
stérungen und fetaler Blutarmut, die z.B.
bei der Infektion mit Ringelrételn oder durch

Blutgruppenunvertdglichkeiten vorkommen
kénnen. Auch bei vorgeburtlicher Entdeckung
bestimmter Herzfehler kann Ihrem Kind direkt
nach der Geburt geholfen werden. Weiterhin

PRANATALDIAGNOSTIK
HILFT IHREM KIND -
UND IHNEN.

sind die meisten fetalen Infektionen, das
Zwillingstransfusionssyndrom und manch-
mal sogar der ,offene Ricken” und der
Zwerchfellbruch vorgeburtlich therapierbar.

Relativ hdufig kommt es in der Schwanger-
schaft zu einer Mangelversorgung des Un-
geborenen (Plazentainsuffizienz) oder zu
einer Zuckerstoffwechselstérung (Gestati-
onsdiabetes) der Schwangeren. Beides stellt
eine Gefdhrdung dar. Durch eine intensivere
Uberwachung der Schwangerschaft und die
optimale Wahl des Entbindungszeitpunktes
und -ortes kdnnen die Startbedingungen



Ihres Kindes deutlich verbessert werden. Nur
selten handelt es sich bei der prénatalen Ent-
deckung einer Entwicklungsstérung um eine
so schwerwiegende Erkrankung, dass diese
auch unter optimaler Betreuung nicht oder
nur begrenzt heilbar ist. Sie kann entweder
in der Prénatal- oder Neugeborenenperiode
zum Tode fuhren oder eine schwere Behin-
derung lhres Kindes zur Folge haben - eine
betréchtliche seelische Belastung fir wer-
dende Eltern.

Gemeinsam mit Kinderdrzten, Kinderchirur-
gen, Humangenetikern und Psychologen
wird man in diesem Falle versuchen, die Be-
handlungsoptionen und Entwicklungspers-
pektiven fir Ihr Kind zu erdrtern. Vor einer
prdnataldiagnostischen Untersuchung soll-
ten Sie sich deshalb auch einmal mit der
Méglichkeit eines auffdlligen Befundes aus-
einandersetzen. Bei Fragen wenden Sie sich
bitte jederzeit an uns. Wir werden versuchen,
Ilhre Fragen mdoglichst umfassend und ein-
fuhlsam zu beantworten.



02: ANGEBORENE ERKRANKUNGEN

Welche angeborenen

Erkrankungen gibt es?

95% aller Neugeborenen kommen gesund
zur Welt. Das heiBt, dass ca. 5% aller ge-
sunden Paare ein Kind mit einer Auffdlligkeit
oder Fehlbildung erwartet. Diese Erkrankun-
gen kénnen folgende Ursachen haben:

> Chromosomenstérungen
(z.B. Trisomie 21, Down-Syndrom)

> Gendefekte, krankhafte Erbanlagen

Y Verschiedene Ursachen (z.B. Herzfehler,
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte)

» AuBere Einflisse (z.B. Infektionen,
Medikamente, Alkohol)

Chromosomenstorungen

Chromosomenstérungen sind Abweichun-
gen der Erbanlagen von der Norm. Es kon-
nen Zahl oder Struktur der Chromsomen, die
normalerweise aus 23 Paaren (je 23 von Mut-
ter und Vater) bestehen, verdndert sein. Bei
Verteilungsfehlern kann es zu einem Zuviel
oder Zuwenig an Chromosomen kommen

und damit verbunden zu typischen Kklini-
schen Krankeitsbildern (z.B. Trisomie 21 oder
Turner-Syndrom).

Chromosomenstérungen entstehen meist
zufdllig bei der Befruchtung. Seltener sind
Sie erblich. Viele spontan entstandene Chro-
mosomenstérungen sind so schwerwiegend,
dass Sie schon in der Frihschwangerschaft
zur Fehlgeburt fUhren. Die bekannteste Gber-
lebensfihige Chromsomenstdrung ist die
Trisomie 21 (Down-Syndrom). Es gibt auch
seltenere Chromsomenstérungen, die meist
schwerwiegender im Krankheitsverlauf sind
(Trisomie 13, 18), zum Teil auch weniger
schwerwiegend (Geschlechtschromosomen-
stérungen).

In jeder Schwangerschaft besteht ein klei-
nes Risiko einer Chromosomenstérung for
das Kind: Das ist unabhdngig von Ihrem Ver-
halten, lhrer Vorgeschichte und lhrer Famili-
engeschichte. Mit zunehmendem Alter der
Mutter allerdings steigt das Risiko, ein Kind



mit einer Chromosomenstérung zu erwarten.
So betrdgt das Risiko fir die Geburt eines
Kindes mit Trisomie 21 fUr eine Mutter mit 20
Jahren ca. 1:1600, mit 30 Jahren 1:900, mit
35 Jahren 1:350 und mit einem Alter von 40
Jahren 1:100.

CHROMOSOMEN -
STORUNGEN HANGEN
AN EINER GANZEN
REIHE VON FAKTOREN
UND SIND PER ULTRA-
SCHALL ALLEIN NICHT
NACHWEISBAR

Der sichere Ausschluss oder die Feststel-
lung einer Chromosmenstérung ist durch
Ultraschall alleine nicht maoglich. Dies
gelingt nur durch eine Chromosomen-
analyse. Dazu missen Zellen des ungebo-
renen Kindes gewonnen werden, entwe-
der durch eine Mutterkuchengewebeent-

nahme (Chorionzottenbiopsie) ab der 12. SSW
oder durch eine Fruchtwasseruntersuchung
(Amniozentese) ab der 16. SSW.

Derzeit wird insbesondere Schwangeren
Uber 35 Jahren aufgrund der statistisch ho-
heren Wahrscheinlichkeit einer Chromoso-
menstérung empfohlen, eine der moglichen
pranatalmedizinischen Untersuchungen, v.a.
Chorionzottenbiopsie oder Amniozentese
zu erwdgen. Da die sichere Diagnostik
einer Chromomsomenstérung aber mit
einem Verlustrisiko fur die bestehende
Schwangerschaft von 0,1-0,3% behaftet ist
und ca. 50% der Chromosomenstérungen
bei Schwangeren unter 35 Jahren auftreten,
haben viele Schwangere den Wunsch nach
einer nicht-invasiven Alternative.

Hierzu eignet sich das Ersttrimesterscree-
ning, das eine personliche Risikoeinschat-
zung fuor Chromosomenstérungen wie z.B.
die Trisomie 21 bietet.



03: NICHT-INVASIVE PRANATALDIAGNOSTIK

Im Folgenden wollen wir lhnen die prd-
nataldiagnostischen Untersuchungsmaglich-
keiten, die wir lhnen anbieten kdénnen,
ndherbringen.

Ersttrimesterscreening (12.-14.SSW)

Bei dieser risikolosen Untersuchung (Ultra-
schalluntersuchung und mutterliche Blutent-
nahme) kénnen einerseits bereits frihzeitig
zahlreiche fetale Fehlbildungen ausgeschlos-
sen werden. Andererseits ermdglicht die
Messung der fetalen Nackentransparenz
(NT) und ggf. weiterer Ultraschallparameter
(sogenannter sonographischer Marker wie
Nasenbein (NB), Trikuspidalregurgitation (TR),
Ductus-Venosus-Fluss (DV)) eine individuelle
Risikokalkulation fir das Vorliegen der hé&u-
figsten Chromosomenstdrungen (Trisomie 21,
13, 18). Bei dieser Ultraschalluntersuchung
wird immer eine Darstellung aller zu diesem
Zeitpunkt beurteilbaren kindlichen Organe
durchgefuhrt. Dabei legen wir viel Wert auf
eine frOhe farbcodierte Untersuchung des
fetalen Herzens (sog. Frihe Echokardiogra-

phie), womit einige schwere angeborene
Herzfehler bereits ausgeschlossen werden
kénnen.

Zu lhrer individuellen Risikoberechnung
fur das Vorliegen einer Chromosomensto-
rung wird die Nackentransparenz des Un-
geborenen vermessen, die einer FlUssig-
keitsansammlung im Bereich des Nackens
entspricht. Sie ist ein vorUbergehendes
Ph&nomen, das nur zwischen der 12.und 14.
SSW zur Risikokalkulation dienen kann. Eine
geringe Nackentransparenz entspricht ei-
nem Normalbefund. Mit steigender Dicke der
Nackentransparenz steigt auch das Risiko for
Chromosomenstérungen.

Zur Risikokalkulation werden mdtterliches
Alter, zwei Laborwerte aus dem motterli-
chen Blut und das Ergebnis der Nacken-
transparenzmessung sowie ggf. zusatzliche
Ultraschallparameter herangezogen (www.
fetalmedicine.com). Am besten erfolgt die
Blutentnahme schon in der 10. SSW. Dadurch



verbessert sich die Entdeckungsrate des
Tests. AuBerdem kdénnen wir das Gesamter-
gebnis dann am Tag der Ultraschalluntersu-
chung abschlieBend mit Ihnen besprechen.

DAS ERSTTRIMSESTER-
SCREENING DIENT OFT
ALS ENTSCHEIDUNGS-
HILFE FUR ODER GEGEN
WEITERE UNTER-
SUCHUNGEN

Die Entdeckungsrate mit dem Ersttrimes-
terscreening Chromosomenstérungen wie
das Downsyndrom zu entdecken, liegt bei
Anwendung aller Ultraschallmarker bei ca.
90-95%. In 2,5-5% der Untersuchungen muss
allerdings mit einem falsch-auffdlligen Er-
gebnis gerechnet werden. Das Ergebnis des
Ersttrimesterscreenings wird als individuelle
Wahrscheinlichkeit fur das Vorliegen einer

Chromosomenstérung (Trisomie 21, 13, 18)
mit einer Verhdltniszahl (z.B. 1:500) angege-
ben. Ergibt sich eine Wahrscheinlichkeit fur
ein Down-Syndrom oder eine Trisomie 13/18
von <1:1000, liegt ein niedriges Risiko vor
und der Test wird als unauffdllig angesehen.
In diesem Fall wird meist auf eine invasive
Diagnostik (Fruchtwasseruntersuchung/Cho-
rionzottenbiopsie) verzichtet. Ergibt sich eine
Wahrscheinlichkeit for ein Down-Syndrom
oder eine Trisomie 13/18 von >1:100, liegt ein
hohes Risiko vor. Das Ersttrimesterscreening
wird dann als auffdllig bewertet. Ein auffdl-
liger Test mit hohem Risiko findet sich aber
glucklicherweise nur in ca. 1,5% aller Unter-
suchungen. In diesen Fdllen besteht meist
der Wunsch nach einer sicheren Diagnose
durch eine invasive Diagnostik (Chorion-
zottenbiopsie/Fruchtwasseruntersuchung).

Viele Schwangere nutzen das Ersttrimester-
screening als Entscheidungshilfe, ob sie eine
Fruchtwasseruntersuchung oder eine Mut-
terkuchenpunktion zum sicheren Ausschluss



einer Chromosomenstérung durchfUhren
lassen wollen. Bei erhéhter Nackentranspa-
renz empfehlen wir unabhdngig von einer
invasiven Diagnostik immer eine weiterfih-
rende Organfeindiagnostik in der 20. bis 22.
SSW. Insbesondere bei auffdlligen Testergeb-
nissen stehen wir lhnen jederzeit beratend
zur Seite und vermitteln auch Kontakte zur
psychosozialen Beratung, falls Sie das win-
schen. Das Ersttrimesterscreening geht Gber
die Mutterschaftsrichtlinien hinaus und ist
eine individuelle Gesundheitsleistung (IgEL).
Die Kosten der Untersuchung sind von Ihnen
selbst zu tragen.

Praeklampsiescreening (12. - 14. SSW)

Die Praeklampsie ist eine Schwangerschafts-
komplikation, bei der es zu einem hohen
Blutdruck der Mutter, zu vermehrter Eiweil3-
ausscheidung im Urin und zu Wasserein-
lagerungen (Odemen) kommen kann. Dies
kann sowohl fUr die Mutter als auch fur lhr
Ungeborenes unginstige Folgen haben. Die
Préeklampsie tritt in ca. 2% aller Schwanger-

schaften auf und stellt einen Hauptgrund
moftterlicher und kindlicher Krankheits-/
Todesfdlle dar. Eine effektive Methode, her-
auszufinden ob Sie ein erhohtes Risiko haben
eine Prdeklampsie zu entwickeln, stellt die
Kombination aus mutterlicher Vorgeschichte,
der Messung des mutterlichen Blutdrucks,
der Durchblutung der Gebdrmutter sowie von
zwei Laborwerten im Blut der Mutter (PAPP-
A+PLGF) dar. Damit kénnen ca. 90% aller Pra-
eklampsieformen vorhergesagt werden, die
zu einer Frihgeburt vor der 34. SSW fuhren
und ca. 45%, die zu einer Entbindung danach
fGhren wirden.

Sollte sich daraus ein erhdhtes Risiko er-
geben, wird der Einsatz von ASS 100mg/d
bis zur 34. SSW zur Verbesserung der Blut-
flussverhdltnisse  empfohlen.  AuBerdem
kann eine engmaschigere Beobachtung der
Schwangerschaft durch Uberwachung der
mutterlichen und kindlichen BlutfluBverhdlt-
nisse erfolgen. Dies fOhrt zu einer optimier-
ten Versorgung von Mutter und Kind und



kann den Schwangerschaftsausgang positiv
beeinflussen. Auch diese Leistung ist eine
individuelle Gesundheitsleistung (IgEL). Die
Kosten der Untersuchung sind von lhnen
selbst zu tragen.

Organfeindiagnostik/Echokardiographie
DEGUM Il (20. - 22. SSW)

Diese umfangreiche Ultraschalluntersu-
chung geht deutlich Uber das 2. Ultraschall-
screening gemdB Mutterpass hinaus. Sie
stellt ein bildgebendes Verfahren dar, das
auch bei wiederholtem Einsatz keine Scha-
digungen des Feten erwarten IGsst. Sie
setzt eine spezielle Kenntnis und besondere
Erfahrung des Untersuchers (DEGUM Il) sowie
hochauflésende Ultraschallgerdte voraus.

So wird eine risikolose Organfeindiagnostik
am Feten vorgenommen. DarUber hinaus
werden Plazenta, Gebdrmutter und Frucht-
wasser beurteilt. Dadurch kénnen viele Fehl-
bildungen und Stérungen ausgeschlossen
und das zeitgerechte Wachstum des Feten

gesichert werden. Bei der fetalen Echokar-
diographie wird das fetale Herz und die
groBen GefdBein Struktur und Funktion — auch
mit Hilfe des sogenannten Farbdopplers -
untersucht. Bei aller Sorgfalt, moderner
Gerdtetechnik und groBer Erfahrung des
Untersuchers kénnen jedoch nicht alle Fehl-
bildungen oder Erkrankungen erkannt wer-
den. Dies ist insbesondere auch von den Be-
gleitumsténden der Untersuchung abhdngig
(dicke Bauchdecken, Fruchtwassermangel,
ungunstige Kindslage).

Dopplerultraschall

Es handelt sich um ein spezielles Ultraschall-
verfahren, mit dem Blutflisse in Richtung und
Geschwindigkeit dargestellt werden kénnen.
Somit kénnen wir uns ein Bild Gber die Ver-
sorgung der Plazenta und des Feten machen.
So wird die Uberwachung lhres Ungebore-
nen verbessert. Farbkodierter Doppler wird
insbesondere bei der Untersuchung des feta-
len Herzens eingesetzt. Dadurch kénnen wir
Anatomie und Funktion noch besser beurtei-



len. Auch zum Préeklampsiescreening (s.o.)
kann die farbcodierte Dopplersonographie
schon ab der 12. SSW eingesetzt werden.

3D/4D-Ultraschall

Sie kennen sicher die nahezu photorealisti-
schen Aufnahmen, die die moderne 3D- oder
4D (=bewegte 3D-Bilder) Sonographie liefern
kann. Aber nicht nur zur Erstellung faszinie-
render Portraits des Ungeborenen wird die
3D-Technologie benutzt. Sie liefert uns hdufig
diagnostische Hilfe bei auffdlligen Befunden
im geburtshilflichen sowie im gyndkologi-
schen Ultraschall.

Bitte haben Sie Verstdndnis, dass wir lhrem
Wunsch nach schénen Bildern oder Sequen-
zen gerne nachkommen, aber fir uns immer
der medizinisch-diagnostische Nutzen im
Vordergrund steht. Aus diesem Grund bie-
ten wir lhnen 3D /4D Untersuchungen aus-
schlieBlich im Rahmen von medizinisch-dia-
gnostischen Ultraschalluntersuchungen an.

LiUt-ED

Li Ut-SID

Li Ut-PI

Li Ut-RI

Li Ut-MD 4
Li Ut-TAmax 35.47
Li Ut-HR




04: INVASIVE PRANATALDIAGNOSTIK

Amniozentese (Fruchtwasseruntersuchung)
Bei der Amniozentese werden unter Ultra-
schallsicht mit einer dinnen Nadel ca. 10 ml
Fruchtwasser durch die mutterliche Bauchde-
cke entnommen. Sie wird in der Regel in der
16.-18. SSW vorgenommen. Aus den fetalen
Zellen im Fruchtwasser wird eine Chromo-
somenanalyse durchgefihrt. Diese dauert
in der Regel ca. zwei Wochen. Durch einen
zusdtzlichen Schnelltest auf die hdufigsten

INVASIVE DIAGNOSTIK:
BEI VORBEFUNDEN
SINNVOLL

Chromosomenstérungen (Trisomie 13, 18, 21,
Geschlechtschromosomen) kann auf Wunsch
die Wartezeit verkirzt werden. In speziellen
Fallen konnen Tests auf Erbkrankheiten oder
Stoffwechselstérungen veranlasst werden.
Diese sollten sinnvollerweise mit einer gene-
tischen Beratung kombiniert werden. Dar{-
ber hinaus kann die Untersuchung von AFP
(alpha-Fetoprotein) aus dem Fruchtwasser,

Hinweise auf einen offenen Ricken (Spina
bifida) oder VerschluBdefekte der Bauch-
wand geben. Das Fehlgeburtsrisiko bei einer
Fruchtwasseruntersuchung liegt bei ca. 0,1%.
Am Tag der nach der Untersuchung sollten
Sie eine kurze Ultraschallkontrolle bei Ihrem
betreuenden  Frauenarzt/-Grztin  machen
lassen. Sie sollten am Tag der Untersu-
chung liegen und sich noch fur einige Tage
kérperlich schonen.

Chorionzottenbiopsie
(Mutterkuchengewebeentnahme)

Die Chorionzottenbiopsie liefert wie die
Fruchtwasseruntersuchung Zellen zur Analy-
se der fetalen Chromosomen. Sie wird ab der
12. Schwangerschaftswoche vor allem dann
durchgefihrt, wenn ein hohes Risiko aus
dem Ersttrimesterscreening resultiert oder
embryonale Ultraschallauffdlligkeiten  be-
stehen. AuBerdem kann sie bei bestimmten
Erbkrankheiten oder Stoffwechselstérungen,
sowie bei Wunsch nach einer moéglichst fro-
hen Chromosomendiagnostik vorgenommen



werden. Dabei werden unter stdndiger Ultra-
schallsicht mit einer dinnen Nadel Zellen aus
dem Mutterkuchen durch die Bauchdecke
entnommen. Die Untersuchung fihren wir ab
der abgeschlossenen 11.5SW durch. Sie ldsst
keine Diagnose zu Spaltbildungen der
Wirbelkérper zu.

Ein Teil des entnommenen Mutterkuchen-
gewebes wird in einer Kurzzeitkultur unter-
sucht, so dass ein erstes Ergebnis des Chro-
mosomenbefundes nach ca. 2 Tagen vorliegt.
Aus dem 2. Teil der Probe wird eine Zellkultur
angelegt, die zur Befundbestdtigung dient
und wie bei der Fruchtwasseruntersuchung
nach 2-3 Wochen ein Ergebnis liefert. Trotz
groBtmaoglicher Sorgfalt und Erfahrung des
Untersuchers liegt das Risiko einer Schwan-
gerschaftskomplikation insbesondere einer
Fehlgeburt bei ca. 0,3%. Am Tag nach der
Untersuchung sollten Sie eine kurze Kontrolle
bei lhrem Frauenarzt/-arztin  durchfOhren
lassen und sich die néchsten Tage nach der
Untersuchung vermehrt schonen.




05: LABORDIAGNOSTIK IN DER

PRANATALMEDIZIN

PAPP-A und freies B-HCG

Die Bestimmung der beiden von der Plazen-
ta produzierten Hormone erfolgt im Rah-
men des Ersttrimesterscreenings aus dem
mutterlichen Blut. Feten mit Down-Syndrom
zeigen erniedrigte Werte von PAPP-A und
erhohte Werte von B-HCG. Diese sollten
moglichst schon in der 10. SSW bestimmt
werden, da dies die Aussagekraft des Testes
verbessert. Die Werte sind abhdngig von
verschiedenen Faktoren wie z.B. Rassen-
zugehorigkeit, Gewicht, Raucherstatus etc.
und muUssen damit bei der Bestimmung be-
rUcksichtig werden. In ca. 2,5-5% der Unter-
suchungen ergibt sich ein fdlschlicherweise
auffdlliger Wert und damit ein Scheinrisiko
fur eine Chromosomenstérung, obwohl keine
Entwicklungsstérung des Feten vorliegt.

Nicht-invasive Pranataltests

Nicht-invasive Prdnataltests (NIPT) gehéren
zu den neueren genetischen Untersuchungs-
verfahren, die mit hoher Detektionsrate be-
stimmte Chromosomenstérungen erkennen

kénnen. Durch die Untersuchung zellfreier
fetaler DNA im Blut der Mutter ist eine Ent-
deckung von Chromosomenstérungen wie
z.B. Trisomie 21, 13 und 18 sowie von St6-
rungen der Geschlechtschromosomen mit
hohen Nachweisraten von bis zu 99% mdg-
lich. Ein solcher Test kann auf Wunsch der
werdenden Eltern in Kombination mit ei-
ner frOhen Organdiagnostik durchgefUhrt
werden, oder als weitere abkldrende Dia-
gnostik, wenn sich aus dem Ersttrimester-
screening ein hoéheres Risiko fUr das Vorlie-
gen einer Chromosomenstérung wie einer
Trisomie 21 (Down-Syndrom) ergibt. Damit
lassen sich nach derzeitigem Wissenstand
mit einer Genauigkeit von bis zu 99% Falle
von Trisomie 21 herausfinden. Bei negativem
(unauffalligem) Testergebnis liegt mit sehr
hoher Wahrscheinlichkeit keine Trisomie 21
vor, bei einem positiven (auffdlligen) Test-
ergebnis muss auf jeden Fall eine invasive
Diagnostik zur Sicherung des Befundes erfol-
gen. Bis zum Erhalt des Testergebnisses ver-
gehen ca. 7 Tage. Die Kosten fur diese Leis-



tung sind von lhnen selbst zu tragen. Diese
nicht-invasiven Prdnataltests werden derzeit
als genetische Screeningtests eingestuft, die
zwar hohe Erkennungsraten fir bestimmte
Chromosomenstérungen haben, wobei eine
Stérung wie z.B. die Trisomie 21 dennoch nur
durch eine invasive Diagnostik sicher ausge-
schlossen werden kann. In naher Zukunft ist
jedoch eine Erweiterung der diagnostischen
Méglichkeiten zu erwarten.

AFP-Bestimmung

Das AFP (alpha-Fetoprotein) findet sich bei
Spaltbildungen (z.B. offener Ricken, Fehl-
bildung der Bauchwand) in erh&hter Kon-
zentration im Fruchtwasser und dadurch
auch im motterlichen Blut. Labordiagnos-
tische Tests stellen Ergdnzungen dar - als
fester Bestandteil des Ersttrimesterscree-
nings, falls im Ultraschall auffdllige Befun-
de entdeckt werden oder sich aus anderen
Befunden Risiken ergeben. Der sichere Aus-
schluB von Chromosomenstérungen ist der-
zeit nur durch invasive Diagnostik mdglich.




06: GRENZEN DER PRANATALDIAGNOSTIK

AuBerdem IaBt kein labordiagnostischer Test
allein den RuckschluB auf den zeitgerech-
ten Entwicklungszustand oder die normale
Organentwicklung Ihres Ungeborenen zu.

Viele angeborene Entwicklungsstérungen
kénnen mit den Ublichen prénataldiagnos-
tischen Untersuchungsmethoden ausge-

PRANATALDIAGNOSTIK
KANN VIEL ZEIGEN,
ABER NICHT ALLES
AUSSCHLIESSEN.

schlossen werden. Meist ergeben sich aus
den Untersuchungen unauffdllige Befunde,
die zu lhrer personlichen Beruhigung beitra-
gen und so einen sorgenfreieren Schwanger-
schaftsverlauf erlauben. Dennoch kdnnen
mit keiner der oben genannten vorgeburtli-
chen Methoden alle Krankheiten oder Fehl-
bildungen des Kindes erkannt werden. Die
Aussagekraft der Ultraschalluntersuchungen
ist stark von der Erfahrung des Untersuchers

und der Qualitat des Ultraschallgerdtes ab-
héngig. Aber auch andere Faktoren spielen
eine groBe Rolle. Dazu gehoéren das Schwan-
gerschaftsalter, die fetale Lage, der Plazen-
tasitz, die Fruchtwassermenge sowie ins-
besondere auch die Bauchdeckendicke.

Wir hoffen, dass Sie auf der Basis der vor-
liegenden Informationen aber zu einer per-
sonlichen Entscheidung finden, die Sie Ihre
Schwangerschaft  mdoglichst  unbeschwert
erleben ldsst. Bei Fragen haben wir jederzeit
ein offenes Ohr. Kommen Sie auf uns zu.

lhr Feindiagnostik-Team Nirtingen
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Annette Philippi
Isabel Wallrafen

Sybille Lessmann-Bechle @55

& die Fravendrzte der Gemeinschaftspraxis
for Frauenmedizin und Pranataldiagnostik
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