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PRANATALDIAGNOSTIK

Sonographische Feindiagnostik (DEGUM II):

Ersttrimester-Diagnostik mit Praeklampsie-Screening in der 12.-13. SSW
Erweiterte sonographische Diagnostik in der 20.-22. Schwangerschaftswoche
Fetale Echokardiographie (differenzierte Beurteilung des fetalen Herzen)
Dopplersonographie

3D/4D Sonographie

Nicht invasiver Pranataltest (NIPT)

Invasive Untersuchungen:

Chorionzottenbiopsie

© Amniozentese

HUMANGENETIK (VOR / WAHREND DER SCHWANGERSCHAFT)

Genetische Abklarung besonderer Risiken vor Schwangerschaft
Planung vorgeburtlicher Untersuchungen
Risikoeinschédtzung fiir Schwangerschaften, z.B. bei

© Altersrisiko

© Medikamenteneinnahme, Strahlenbelastung, etc.

o Verwandtschaft, Erkrankungen in der Familie, etc.

@ Ausfiihrliche Beratung zu den Aussagen des genetischen Bluttests

(nicht invasiver Pranataltest = NIPT)
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Einige Tatsachen:
Fast alle Neugeborenen sind gesund und kommen ohne Fehlbildungen oder Erbkrankheiten (chromosomale Anomalien und
genetische Storungen) zur Welt!
Fiir alle Schwangeren besteht ein kleines Risiko, ein Kind mit einer kdrperlichen und/oder geistigen Erkrankung zu bekommen
und manchmal liegt eine Storung der Erbsubstanz zugrunde (z.B. Trisomie 21 = Down Syndrom, Trisomie 18 = Edwards Syndrom,
Trisomie 13 = Patau Syndrom). Bereits ab der 12. Schwangerschaftswoche lassen Ultraschalluntersuchungen eine genaue
Beurteilung der fetalen Anatomie zu (Ersttrimester-Diagnostik). Viele schwere Fehlbildungen oder Erkrankungen werden bereits friih
erkannt, zusatzlich wird eine weitere, ausfiihrliche Ultraschalluntersuchung in der 21.-22. Schwangerschaftswoche empfohlen.
Fiir das erwartete Kind kann individuell abgeschdtzt werden, ob ein besonders hohes oder niedriges Risiko fiir eine der hdufigen
Chromosomenstorungen (Trisomie 13, 18, 21) besteht. Dazu sind Messwerte aus der Ultraschalluntersuchung erforderlich (Nack-
entransparenz, Nasenbein, fetale KorpermaRe, fetale Blutfliisse u.a.), sowie die Angabe des Alters der Schwangeren. Weitere
Blutwerte der Schwangeren (freies Beta-HCG, PAPP-A) erhdhen die Aussagekraft der Auswertung.
Die Untersuchung wird in unserer Praxis ausschlieRlich durch speziell ausgebildete Arzte (Zertifizierung durch FMF London, DEGUM
IT) mit sehr guten Ultraschallgerdten durchgefiihrt (GE Voluson E8, E10, Canon Aplio i700).
Seit 2012 kann aus dem miitterlichen Blut eine sehr gute Risikoabschatzung fiir die Trisomien 13, 18 und 21 durchgefiihrt werden
(nicht-invasiver Pranataltest, NIPT). Unter bestimmten Voraussetzungen werden die Kosten fiir den NIPT seit dem 01.07.2022 von
den gesetzlichen Kassen {ibernommen. Bei privaten Kassen sollte eine Kosteniibernahme erfragt werden.
Die Kosten fiir das Ersttrimester-Screening werden von den Schwangeren selbst ibernommen, da alle gesetzlichen Krankenkassen
und einige privaten Kassen keine Kosten {ibernehmen.
Der sichere Ausschluss oder Nachweis einer chromosomalen Erkrankung beim erwarteten Kind gelingt nur durch die invasive
Diagnostik. In unserer Praxis fiihren wir Chorionzottenbiopsien durch (Zellentnahme aus dem Mutterkuchen = Plazenta), wie auch
Amniozentesen (Fruchtwasserentnahme). Bei diesen Eingriffen besteht ein zusdtzliches Fehlgeburtsrisiko von ca. 0,3-1%.
Die Kosten der invasiven Diagnostik werden mehrheitlich von den Krankenkassen iibernommen.



Einschatzung der Wahrscheinlichkeit fiir das Down Syndrom in
Abhéangigkeit vom Alter der Schwangeren:

Aus der Tabelle ist abzulesen, dass die Wahrscheinlichkeit fiir das Down Syndrom mit dem Alter
der Schwangeren zunimmt. Zu Beginn der Schwangerschaft ist die Wahrscheinlichkeit fiir eine
Chromosomenstdrung hoher als am Geburtstermin, da im Zusammenhang mit Chromosomensto-
rungen hdufig spontane Friihfehlgeburten resultieren. Die Risiko-Zahlen fiir Chromosomenstd-
rungen dndern sich daher mit dem Schwangerschaftsalter.

Die Wahrscheinlichkeit einer Lebendgeburt mit Down Syndrom und die Wahrscheinlich-
keit von Down Syndrom in der 12. Woche in Abhangigkeit vom miitterlichen Alter:

20 1in 1526 11in 1068
25 1in 1351 11in 946
30 1in 894 11in 626
32 1in 658 11in 461
34 1in 445 1in 312
36 1in 280 1in 196
38 1in 167 1in 117
40 1in 96 1in 68
42 1in 55 1in 38
44 1in 30 1in 21

Hochauflosende Ultraschall-Diagnostik in der 12.-13.
Schwangerschaftswoche (SSW)

Diese Untersuchung kann ausschlieRlich in der Zeit zwischen der abgeschlossenen 11+0 und
vor der 13+6 Schwangerschaftswoche erfolgen. Der optimale Zeitpunkt der Untersuchung liegt
in der abgeschlossenen 12. SSW (12+). Wenn mdoglich sollten die Blutwerte bereits in der
9./10. SSW bestimmt werden. Die friihere Bestimmung der Laborwerte ermdglicht die Bespre-
chung des Gesamtbefundes am Tag der Ultraschalluntersuchung und erhdht die Aussagekraft
der Laborwerte.

Die Ultraschalluntersuchung wird {iber die Bauchdecke oder die Scheide durchgefiihrt. Zundchst
wird die Herzaktivitdt des Kindes bestdtigt und das Schwangerschaftsalter genau bestimmt.
Danach wird der Fetus im Ultraschall detailliert angesehen.




Bereits zu diesem Schwangerschafts-Zeitpunkt konnen etwa die Halfte aller schweren Fehlbildungen ausgeschlossen werden.
Bestandteile der Untersuchung sind die Messung der Nackentransparenz (,nuchal translucency”), des Nasenbeins und die Darstel-
lung der Durchblutung z. B. im kindlichen Herzen.

Anhand der Ultraschallmessungen, der Laborwerte und des Alters der Schwangeren wird die Wahrscheinlichkeit fiir Trisomie 21 (Down
Syndrom), 18 (Edwards Syndrom) und 13 (Patau Syndrom) berechnet.

Berechnung der Wahrscheinlichkeiten fiir Trisomien

Bei jedem Fetus ldsst sich in der 12.-14. SSW mittels Ultraschall ein fliissigkeitsgefiillter Hautbereich im Nacken darstellen
(Nackentransparenz).

Studien der ,Fetal Medical Foundation“/London konnten durch Untersuchungen bei 100.000 Schwangeren die Bedeutung der Nack-
entransparenz belegen. Je breiter die Nackentransparenz im Ultraschall messbar ist, desto hoher ist die Wahrscheinlichkeit fiir eine
Chromosomenstdorung beim erwarteten Kind.

In unserer Praxis erfolgen seit 1997 die individuellen Risikoberechnungen mit den Daten der ,Fetal Medical Foundation“/London.
Aufgrund groRer hinterlegter Datenmengen und regelmaRiger Ergebnis-Kontrollen (durch die FMF/London) besteht eine besonders
hohe statistische Zuverldssigkeit (90-95% Sicherheit) in Bezug auf die Erkennung der hédufigen Trisomien.

Der nicht invasive Pranataltest (NIPT) aus miitterlichem Blut ermdglicht eine noch hohere Erkennungsrate, insbesondere der Trisomie 21.

Nicht invasiver Pranataltest (NIPT)

Der nicht invasive Pranataltest aus mutterlichem Blut (NIPT; z.B. fetalis®, Harmony® Test oder PraenaTest®) ermoglicht eine gute
Risikoabschatzung fur die haufigen Trisomien 13, 18 und 21 (Down Syndrom).

Aus dem miitterlichen Blut wird frei schwimmendes Erbmaterial untersucht, darunter auch fetales Erbmaterial (zellfreie DNA). Nach
ca. 5 Werktagen liegt eine Wahrscheinlichkeits-Aussage zu den hdufigen Trisomien vor, die Erkennungsrate ist sehr hoch (bis 99,5%
fiir das Down Syndrom). Unauffdllige (negative) Testergebnisse schlieRen eine Chromosomenstdrung nicht mit letzter Sicherheit aus,
es verbleibt jedoch eine sehr geringe Restwahrscheinlichkeit. Die sog. ,Falsch-Positiv“-Rate ist gering (ca. 0,04%; ,falsch-positiv*”
= das Testergebnis ist auffdllig obwohl das Kind gesund ist). Das Verfahren wird insgesamt als sehr zuverldssig eingestuft.

Mittels NIPT kdnnen auch zahlenmaRige Anomalien der kindlichen Geschlechts-Chromosomen erfasst werden (Normalbefund:
mannlich XY, weiblich XX). Da dieses Verfahren weniger zuverldssige Ergebnisse liefert, wird nicht grundsdtzlich dazu geraten
(entspricht den aktuellen Empfehlungen der Deutschen Gesellschaft fiir Ultraschall in der Medizin, DEGUM*).

Ab dem 01.07.2022 besteht unter gewissen Voraussetzungen die Moglichkeit, dass die gesetzlichen Krankenkassen die Kosten des
NIPT tibernehmen. Dennoch bleibt es weiterhin sinnvoll vor dem NIPT ein Ersttrimester-Screening mit einer hochauflésenden
Sonographie durchzufiihren. Der ausfiihrliche Ultraschall kann zu diesem Zeitpunkt viele Fehlbildungen und Auffalligkeiten Ihres
Kindes erkennen bzw. ausschlieBen. Auffdlligkeiten dieser Art kdnnen durch den alleinigen Bluttest nicht erkannt werden, sind aber
haufiger als zum Beispiel das Down-Syndrom.

Sollten Sie nach Aufklarung bei unserem gemeinsamen Beratungstermin dennoch keinen Ultraschall wiinschen, kdnnen Sie sich fiir
den NIPT ohne Ultraschall entscheiden.

*https://www.degum.de/fileadmin/dokumente/sektionen/gynaekologie/Informationen_zum_Fach/NIPT-10-goldene-Regeln_AK_v2020-02-17.pdf



Ihre Entscheidung

Die Ersttrimester-Diagnostik ermdglicht Schwangeren die Entscheidung fiir oder gegen invasive
pranatale Diagnostik (z.B. Chorionzottenbiopsie oder Amniozentese) auf der Grundlage einer
individuellen Wahrscheinlichkeitsabschdtzung (90-95 % Sicherheit in Bezug auf die Erkennung
von hdufigen Trisomien). Zur Trisomie 21 (Down Syndrom) liefert der nicht invasive Pranatal-
test (NIPT) eine noch zuverldssigere Abschdtzung (Erkennungsrate >99%).

Wenn ein hohes Risiko ermittelt wird, kann eine invasive Untersuchung angeschlossen werden
(Chorionzottenbiopsie oder Amniozentese). Dabei muss ein geringes Fehlgeburtsrisiko beriick-
sichtigt werden. Wenn ein niedriges Trisomie-Risiko ermittelt wird, kann auf invasive Diagnos-
tik meist verzichtet werden. Die Entscheidung zur invasiven Diagnostik liegt letztlich bei der
Schwangeren selbst.

Derzeit liefern Ersttrimester-Diagnostik und NIPT die genaueste Wahrscheinlichkeits-Einschat-
zung fiir die hdufigen Chromosomenstorungen beim erwarteten Kind. Durch weitere Blutun-
tersuchungen ab der 16. SSW kann die Sicherheit des Verfahrens nicht verbessert werden. Bei
weiteren Ultraschalluntersuchungen kann die fetale Anatomie ggf. Hinweise auf gesundheit-
liche Besonderheiten oder Risiken liefern.

Praeklampsie-Screening

Als ,Praeklampsie” wird eine Erkrankung der Schwangeren bezeichnet, die sich durch hohe
Blutdruckwerte und eine erhohte EiweiRausscheidung im Urin zeigt. Dabei kommt es sehr haufig
auch zur Unterversorgung des Kindes mit mangelndem kindlichen Wachstum, verminderter
Fruchtwassermenge und eingeschrankter Durchblutung des Mutterkuchens (Plazenta). Beson-
ders wenn eine Praeklampsie vor der 34. Schwangerschaftswoche (SSW) auftritt, kann sie ein
erhebliches Risiko fiir Mutter und Kind darstellen.

Wir fiihren im Rahmen der Ersttrimester-Diagnostik auch eine Praeklampsie-Risikoabschatzung
durch. Neben mehreren Blutdruckmessungen (beide Arme) erfolgen zusatzlich Durchblutungs-
messungen der Gebarmutterarterien bei der Schwangeren (Doppleruntersuchung). Durch Ein-
schluss der Messwerte in die Risikoberechnung kdnnen diejenigen Schwangerschaften erkannt
werden, die ein erhdhtes Praklampsie-Risiko vor der 34. SSW aufweisen. Bei erhdhtem Risiko
kann eine vorbeugende Therapie mit niedrig dosiertem Aspirin (ASS) sinnvoll sein.

In einer wissenschaftlichen Studie (ASPRE-Studie* 2017) wurde gezeigt, dass bei Schwangeren
mit erhohtem Praeklampsie-Risiko eine Risikoabsenkung um 62% moglich war, wenn bereits
vor der 16. SSW mit der Einnahme von 150mg ASS/Tag begonnen wurde.




Erweiterte Ultraschall-Feindiagnostik in der 20.-22. Schwangerschaftswoche (SSW)

Zu diesem Zeitpunkt der Schwangerschaft kann mit modernen, hochauflésenden Ultraschallgerdten bei entsprechender Erfahrung des
Untersuchers eine Vielzahl verschiedener Fehlbildungen beim ungeborenen Kind ausgeschlossen oder entdeckt werden. Meistens
zeigt sich bei der Untersuchung eine unauffallige Entwicklung des Kindes, so dass Befiirchtungen ausgeraumt und besondere
Risiken ausgeschlossen werden kdnnen.

Es muss ausdriicklich darauf hingewiesen werden, dass selbst bei einer sehr ausfiihrlichen Ultraschalluntersuchung nicht alle Fehlbil-
dungen erkannt werden kdnnen. Diese Einschrankung gilt inshesondere bei ungiinstigen Untersuchungsbedingungen wie einer kraf-
tigen Bauchdecke der Schwangeren (Adipositas), einer ungiinstigen Lage des Kindes und einer geringen Fruchtwassermenge. So
lassen sich z. B. die Zahl der Finger und Zehen nicht immer genau bestimmen, die Herzscheidewand kann nicht immer genau beurteilt
werden. Einige Fehlbildungen wirken sich erst in der spdteren Schwangerschaft aus und konnen in der
20.-22. SSW auch bei optimalen Bedingungen noch nicht erkannt werden (z. B. bestimmte Formen von Darm-, Herz- und Hirnfehl-
bildungen).

Chromosomen- und Stoffwechselstérungen konnen durch Ultraschall nicht nachgewiesen oder ausgeschlossen werden. Hierzu bedarf
es einer Untersuchung der kindlicher Zellen, welche nur durch invasive MaRnahmen gewonnen werden kénnen (Chorionzottenbiopsie
oder Amniozentese). Bei der Ultraschall-Feindiagnostik in der 20.-22. SSW kdnnen sich allerdings Hinweise auf Erkrankungen mit
genetischer Ursache ergeben. Der beste Zeitpunkt fiir die Einschatzung des Risikos fiir Chromosomenstdorungen liegt aber in der 12.-
13. Schwangerschaftswoche.

Unsere Erfahrungen zeigen, dass eine ausfiihrliche genetische Beratung vor Inanspruchnahme der vorgeburtlichen Diagnostik mit
Vorteilen fiir werdende Eltern verbunden ist:

Es entsteht ein besseres Verstandnis fiir die unterschiedlichen Untersuchungsmethoden

Risiken, die sich aus der Familienvorgeschichte ergeben, kdnnen besser beriicksichtigt werden

Die werdenden Eltern kdnnen eine informierte und damit fiir sie bessere Wahl treffen

Bei Mitteilung ,schlechter” Nachrichten nach Diagnostik sind die Eltern besser darauf vorbereitet, die Planung weiterer Schritte

ist weniger belastend.

Nach dem Gendiagnostikgesetz sieht der Gesetzgeber eine genetische und psychosoziale Beratung vor Durchfiihrung der Pranatal-
diaghostik vor. Sie haben jedoch die Maglichkeit, auf diese Beratungen zu verzichten.

Bei Schwierigkeiten in der Entscheidungsfindung oder zusdtzlichem Informationsbedarf soll vor Inanspruchnahme der Unter-
suchungen eine qualifizierte humangenetische Beratung erfolgen.
Fiir die psychosoziale Beratung vermitteln wir Ihnen gerne Kontakte zu kompetenten Beratungsstellen.



Chorionzottenbiopsie (CVS) in der 11.-13. abgeschlossenen SSW:

Bei diesem diagnostischen Eingriff in die Schwangerschaft in der 11.-13. SSW werden alle Chromosomen des erwarteten Kindes unter-
sucht. Dabei konnen zahlenm@Rige Storungen (z.B. Trisomien) und auch kleinere Verdnderungen an den Chromosomen erkannt werden.
Mittels einer Nadel oder eines Katheters werden winzige Teile des Mutterkuchens (Plazenta) gewonnen, die Chorionzotten. Da das
Kind und der Mutterkuchen demselben Ursprungsgewebe entstammen, entsprechen die Chromosomen aus den Chorionzotten auch
denen des Kindes.

Wie wird die Chorionzottenbiopsie durchgefiihrt?

Durch die Bauchdecke wird eine diinne Nadel in die Gebarmutter vorgeschoben und eine winzige Menge der am Rande der Fruchthghle
liegenden Chorionzotten abgesaugt. Alternativ konnen Chorionzotten auch iiber einen Katheter durch die Scheide und den Gebar-
mutterhals gewonnen werden. Bei beiden Vorgehensweisen wird die Fruchthdhle selbst nicht punktiert, so dass auch kein Fruchtwas-
ser gewonnen wird. Der Eingriff wird unter Ultraschallkontrolle durchgefiihrt. Die Chorionzottenbiopsie selbst dauert 2-3 Minuten.

Wann ist mit einem Ergebnis zu rechnen?

Der endgiiltige Befund liegt nach etwa 14 Tagen sowohl der Schwangeren als auch der/dem betreuenden Gynakologin/en vor.
Ein zuverldssiger vorldufiger Befund kann meist nach etwa 24 Stunden mitgeteilt werden. In seltenen Féllen ldsst sich die Probe nicht
auswerten und der Eingriff muss wiederholt werden.

Risiken: Das eingriffsbedingte Fehlgeburtsrisiko betragt etwa 0,5-1%.

Amniozentese (AC) in der 15.-16. abgeschlossenen SSW:

Auch die Amniozentese ist ein diagnostischer Eingriff in die Schwangerschaft, es werden alle Chromosomen des erwarteten Kindes
untersucht (wie bei der CVS, s.o.).

Wie wird die Amniozentese durchgefiihrt?

Eine diinne Nadel wird durch die Bauchdecke und die Gebarmutterwand in die Fruchthéhle vorgeschoben um etwa 10-15ml Frucht-
wasser zu entnehmen. Das Kind ist von reichlich Fruchtwasser umgeben und die Lage der Nadel wird im Ultraschall standig kontrol-
liert, so dass sorgfaltig jedes Verletzungsrisiko fiir das Kind vermieden wird.

Wann ist mit einem Ergebnis zu rechnen?

Der endgiiltige Befund liegt nach etwa 14 Tagen vor. Ein vorldufiges Ergebnis kann nach etwa 24 Stunden mitgeteilt werden, darin
werden zundchst die hdufigsten Chromosomenstérungen beurteilt (z.B. Trisomie 21, 18, 13, sowie X und Y). Die Kosten fiir dieses
Schnellverfahren ("FISH"-Verfahren oder STR-Analyse) werden von den gesetzlichen Krankenkassen nicht {ibernommen.

Risiken: Das eingriffsbedingte Fehlgeburtsrisiko betrdgt 0,3-0,5%. Ein Verletzungsrisiko fiir das Kind besteht nicht.



Zur Zeit gibt es im Rahmen der speziellen Pranataldiagnostik folgende Mdoglichkeiten, die eine
Einschatzung der Wahrscheinlichkeit fiir eine Chromosomenstdrung beim erwarteten
Kind ermdglichen:
Ersttrimester-Diagnostik in der der 12.-13. Schwangerschaftswoche
(Ultraschall/Blutwerte)
Nicht invasiver Pranataltest (NIPT) aus miitterlichem Blut
Ultraschallfeindiagnostik ("Fehlbildungsultraschall") in der 20.-22. abgeschlossenen
Schwangerschaftswoche

Die Untersuchung in der 20.-22.SSW ermdglicht die beste Einschdtzung der Organentwicklung
beim Kind (fetale Anatomie).

Wichtig ist, dass die nicht invasiven Methoden zuverldssige Wahrscheinlichkeits-Einschatzun-
gen fiir das Vorliegen einer Chromosomenstdrung in der Schwangerschaft ermdglichen.

Ein sicherer Ausschluss oder Nachweis von Chromosomenstdrungen ist in der Schwanger-
schaft nur durch invasive Methoden mdglich:

Chorionzottenbiopsie: 11.-13. abgeschlossene Schwangerschaftswoche

Amniozentese: 15.-16. abgeschlossene Schwangerschaftswoche

Fiir die invasiven MaRnahmen wird ein Fehlgeburtsrisiko von 0,3-1% angegeben.



Spezialuntersuchungen stellen eine wichtige und wertvolle Erganzung der allgemeinen Schwangerschaftsbetreuung dar. Sie werden
von hochqualifizierten Spezialisten mit modernsten Gerdten nach dem neuesten Stand der wissenschaftlichen Erkenntnisse vorge-
nommen.
Bevor Sie Spezialuntersuchungen veranlassen, sollen Sie sich iiberlegen, welche Fragen Sie haben, nach welchen Informationen Sie
suchen und welche Informationen fiir Sie nicht hilfreich waren.
Meistens sind die Ergebnisse der Spezialuntersuchungen beruhigend und tragen zum harmonischen Schwangerschaftsverlauf bei.
Die Ergebnisse konnen aber auch eine Verunsicherung bewirken, so dass wir Ihnen empfehlen mdchten zundchst {iber folgende Fragen
nachzudenken:

Wiinsche ich solche Informationen vor der Entbindung?

Kommt ein invasiver Eingriff, wie die Chorionzottenbiopsie oder die Fruchtwasseruntersuchung fiir mich in Frage?

Konnte ich das erhdhte Fehlgeburtsrisiko bei einer Nadelpunktion in der Schwangerschaft akzeptieren?

Konnte ich mich schlimmstenfalls zu einem Schwangerschaftsabbruch entschlieRen?

Kann ich mir vorstellen, ein Kind mit einer Behinderung grofRzuziehen? Welchen Einfluss hdtte dies auf unsere Familie?

Falls ich mich gegen vorgeburtliche Diagnostik entscheide, werde ich bis zur Entbindung in grofRer Sorge sein?

Die vorgeburtlichen Spezialuntersuchungen sind lediglich ein Angebot an Schwangere. Dieses Angebot sollte gut informiert, nach
reiflicher Uberlegung und vor allem aus einer persénlichen Motivation heraus wahrgenommen werden.

Eine individuelle humangenetische Beratung vor Inanspruchnahme der speziellen Pranataldiagnostik wird von uns ausdriicklich
empfohlen. Dariiber hinaus haben Sie die Moglichkeit einer psychosozialen Beratung vor Inanspruchnahme der Pranatal-
diagnostik.

Die Kenntnis des Schwangerschaftsausgangs ist
ein sehr wichtiger Bestandteil unserer Arbeit.
Nach der Untersuchung werden Sie einen Frage-
bogen erhalten. Wir waren Ihnen sehr dankbar,
wenn Sie den ausgefiillten Fragebogen nach Ihrer
Entbindung an unsere Praxis schicken wiirden.
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