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Erwartungen
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Beflrchtungen/Sorgen der Schwangeren
objektivieren oder abbauen

Erkennung embryonaler/fetaler Storungen

Friherkennung von Fehlentwicklungen und
Einleitung optimaler Behandlung von
Mutter/Fet/Kind

Kann zur Entscheidung uber Fortsetzung
oder Abbruch einer Graviditat fiUhren



Der ethische Grundkonflikt
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Anerkennung des elterlichen Wunsches
nach einem gesunden Kind

Anerkennung des Schutzbedurfnisses des
Ungeborenen

Fur die Schwangere bedeutet PND einen
Zuwachs an Information

Seitens des Kindes besteht kein Interesse
an PND ohne therapeutische Konsequenz



Grunde fur pranatale Diagnostik @
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Umfang des Screenings in den
Mutterschafts-Richtlinien geregelt

Weitere Untersuchung optional

Anamnestische ° Qualifizierte Beratung erforderlich
« Ultraschall-Organdiagnostik

Risiken « Ggf. invasive Diagnostik

Humangenetische Beratung
Beratung Uber Konsequenzen
Invasive Diagnostik anzuraten




Zielsetzung der Untersuchung
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Zentrale Rolle der Beratung

Jede pranatale Untersuchung kann
unerwartete Informationen erbringen



Schwangerenvorsorge

Alter __ Jahre GewichtvorSS-Beginn____ kg GréBe ___ cm
Gravida Para

A. Anamnese und allgemeine Befunde/Erste Vorsorge-Untersuchung

1. Familidre Belastung (z.B. Diabetes, Hypertonie, Fehlbildungen, ja nein
genetische Krankheiten, psychische Krankheiten _____ ) [ 1 ]
2. Frihere eigene schwere Erkrankungen (z.B. Herz, Lunge, Leber,
Nieren, ZNS, Psyche) ggf. welche a 2. Qa
3. Blutungs-/Thromboseneigung Q 3 a
4. Allergie, z.B. gegen Medikamente (m] 4. a
5. Fruhere Bluttransfusionen a 5 ]
6. Besondere psychische Belastung (z.B. familiére oder berufiiche) a 6. ]
7. Besondere soziale Belastung (Integrationsprobleme, wirtsch. Probleme) [ 7. ]
8. Rhesus-Inkompatibilitat (bei vorangegangenen Schwangerschaften) ] 8. Q
9. Diabetes mellitus a 9. a
10. Adipositas a 10. Q
11. Kleinwuchs a 1 Q
12 a 12 6 ]
. Schwangere unter 18 Jahren a 13, Q
. Schwangere Uber 35 Jahren m} 14, Q
iglgebarende (mehr als 4 Kin ] 15, a
16. Zustand nach Steriitatsbehandiung ) 186. Q
17. Zustand nach Frithgeburt (vor Ende der 37. SSW) Qa 17 a
18. Zustand nach Mangelgeburt [} 18. ]
19. Zustand nach 2 oder mehr Fehigeburten/Abbrlichen ] 19. ]
20. Totes/geschadigtes Kind in der Anamnese a 20. Qa
21. Komplikationen bei vorausgegangenen Entbindungen
ggf. welche ] 21. Q
22. Komplikationen post partum
ggf. welche o 22, =]
23. Zustand nach Sectio a 23. Q
24. Zustand nach anderen Uterusoperationen
ggf. welche Q 24, a
25. Rasche Schwangerschaftsfolge (weniger als 1 Jahr) a 25. Q
26. Andere Besonderheiten
A g |

Beratung der Schwangeren

a) Ernahrung (u.a. Jodzufuhr), Medikamente, Genussmittel
b) Tatigkeit/Beruf, Sport, Reisen

c) Risikoberatung

d) Geburtsvorbereitung/Schwangerschaftsgymnastik

e) Krebsfriherkennungsuntersuchung

f) Zum HIV-Antikorpertest

g) Zur Zahngesundheit

coocoooo
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B. Besondere Befunde im Schwangerschaftsverlauf
27. Behandlungsbedurftige Allgemeinerkrankungen, ggf. welche

28. Dauermedikation 42. Anamie
29. Abusus 43. Harnwegsinfektion
30. Besondere psychische Belastung 44, Indirekter Coombstest positiv

31. Besondere soziale Belastung 45, Risiko aus anderen serologischen Befunden
32. Blutungen vor der 28. SSW 46, Hypertonie (Blutdruck tber 140/80)

33. Blutungen nach der 28, SSW 47, EiweiBausscheidung 1%

34. Placenta praevia (entsprechend 1000 mg/l) oder mehr

35. Mehrlingsschwangerschaft 48. Mittelgradige - schwere Odeme

36. Hydramnion 49, Hypotonie

37. Oligohydramnie 50. Gestationsdiabetes

38. Terminunklarheit 51. Einstellungsanomalie
39. Placenta-Insuffizienz 52. Andere Besonderheiten
40. Isthmozervikale Insuffizienz ggf. welche

41. Vorzeitige Wehentatigkeit

Terminbestimmung

Zyklus / Letzte Periode
Konzeptionstermin (soweit sicher):
Schwangerschaft festgestellt am: in der SSwW

Berechneter Entbindungstermin: | ;

Entbindungstermin (ggf. nach
Verlauf korrigiert):

Kommentar Uil




5% Basisrisiko angeborener Storungen

multifaktoriell/lexogen
58%

Sonstige
2%

geschlechts-
gebunden
2%

autosomal rezessiv
6%

autosomal dominant
15%

autosomale
Trisomien

unbalancierte 9%

Struktur

4%

Gonosomen
4%
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2012: Die Amniozentese wird 42
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Geschlechtsbestimmung aus FW (Fuchs, RIiis)
Amnionzellkultur (Steele, Breg)

Trisomie 21 aus FW (Valenti)

AZ in BRD eingefiihrt, n=6

Altersindikation >35 in MuRILI eingeflhrt

AZ n=15.800

/AZ-UrteilAjdes BGH

Beginn des Ersttrimester-Screenings in D
Altersindikation wird verlassen



Spektrum genetischer Diagnostik @
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=) Chromosomenstorungen
zahlenmalfig / strukturell

Zellkern Chromosom

o e

m==) Mikrodeletionen /
-duplikationen

===) Mutationen auf DNA-Basis:
z.B. Punktmutationen,
kleine Deletionen /
Duplikationen
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Wolf-Hirschhorn-Syndrom (del 4p)
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Aufklarung (GenDG)

Anlass und Ziel
Individualisierung des Risikos
Haufigkeit unklarer Ergebnisse
AZ 0,1-0,2%
CVS 1-2%
Relevanz erkennbarer Storungen
Mogliches Vorgehen
Alternativen
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Nackentransparenzmessung
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Patientinnenalter 1997-2008
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15+1 - 18+0

17+1 -20+0

20+1 - 22+0
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11+1 - 15+0 17+1 -20+0 || 20+1 - 22+0




Amniozentese
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residual risk for fetal loss

1,40%

1,20% \

\ Mittleres Risiko einer
\ AZ jenselts 14 SSW

1,00%

0,80%

: \ — study group
\ control group
0,60%
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0,40% \

0,20%
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Kozlowski et al. 2008 n=20.460 AC vs. n=11.017 control




Risikofaktoren bel AZ
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Unfusioniertes _
Amnion / Chorion [SS

Adipositas =
Hypertonus
Blutung < 2 Wochen

Serum-AFP-Erhohung
Fruchtwasser altblutig




Eingriffsrisiko der AZ
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Azithromycin Kontrolle
3x500 mg
ausgewertet 21.219 12.529
kein follow-up 60 120

Blasensprung

14 (0,06%)

140 (1,12%)

Verlust < 4 Wo.

7 (0,03%)

36 (0,28%)

Giorlandino et al Prenat Diagn 2009
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11+1 - 15+0

15+1 - 18+0

17+1 -20+0

20+1 - 22+0
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?2 3 GenDG: Legaldefinitionen

praenatal.de

Genetische Untersuchung ist
genetische Analyse (7?23 Nr.1a)

pranatale Risikoabklarung (?23 Nr.1b)

(Bestimmung der Wahrscheinlichkeit fur das
Vorliegen bestimmter genetischer Eigenschaften)

postnatale Zytogenetik, Molekulargenetik
und Genproduktanalysen (?23 Nr.2a-c)



SchKG: Fehlbildung(-sverdacht)
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Nach Befunderhebung wird ...
Befund erortert
iInvasive Diagnostik angeboten
konsiliarische Beratung durch ... angeboten
psychosoziale Beratung am ... vermittelt

Lehr- und Informationsmaterial der BZgA
ausgehandigt



Schwangerschaftsabbruch
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Der pranatale Befund allein rechtfertigt nicht
den Abbruch einer Schwangerschatft

Pluralitat der Wertsetzungen ermaoglicht im
Konfliktfall keine allseits gleichermalien
akzeptierte Losung

Indikation ist allein die Gefahrdung des
Lebens oder der (seelischen) mutterlichen
Gesundhelt



m=— Partikel und Philosophie:
Die Physiker werden selbst zum
Forschungsgegenstand 8. 33
Die Zeit 18.8.2011

Friaher

erkennen

Ein neuer Test weist Krankheiten bei

ungeborenen Kindern nach — gefahrlos
und schon in der 10. Woche.
Diese Moglichkeit wird eine neue

Debatte erzwingen von uLRICH BAHNSEN

Trisomie 21 ist eine schwere
Behinderung. Bei Nachweis
wihrend der Schwangerschaft
entscheiden sich 90 Prozent der
Frauen flir eine Abtreibung




liercodexx

@ LifeCodexx Diagnostiktest
@ Pranatale Diagnostik

@ Trisomie

@ Ihre Ansprechpartner

@ Fachbegriffe von A-Z

@ Weiterfiihrende Links

Home | LifeCodexx AG | Kontakt | Impressum

LifeCodexx Diagnostikiest

Auf Grundlage eines innovativen Verfahrens kann der nicht-invasive
pranatale Diagnostiktest der LifeCodexx AG bereits aus einer Blutprobe
der Schwangeren eing Trisomig 21 sicher ausschliefen oder bestitigen.

Ausgangspunkt des LifeCodexx-Verfahrens ist die Feststellung, dass sich
im Blut einer schwangeren Frau Teile der Erbinformation des
Ungeborenen (DNA-Fragmente) befinden. LifeCodexx kann diese mit Hilfe
von innovativen Laborverfahren und -ger3ten analysigren. Im Fachjargon
spricht man von der Sequenzierung der DNA. Nach ein paar Tagen liegt
dem verantwortlichen Arzt das Ergebnis vor.

Der molekulargenetische pranatale Diagnostiktest der LifeCodexx AG ist
eine Ergdanzung der Prapataldiggnostlk bei Risikoschwangerschaften.

Wenn das Ersttrimesterscreening in der 12. bis 14.
Schwangerschaftswoche einen auffalligen Befund ergibt und eine
Wahrschemnlichkeit fir Trisomie 21 berechnet wird, bringt der
molekulargenetische Diagnostktest der LifeCodexx AG Klarheit.

Lnd das ohne die moglichen Risiken eines invasiven Engry

Untersuchungsmethoden der Pranataldiagnostik im Veragleich:
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Technologie NGS
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GenDG: Zweck des Gesetzes

Wahrung der staatlichen Verpflichtung zur
Achtung und zum Schutz der Wurde des
Menschen und

des Rechts auf informationelle Selbst-
bestimmung

Voraussetzungen flr genetische Unter-
suchungen bestimmen und

Benachtelligung auf Grund genetischer
Eigenschaften verhindern



?2727-9: Aufklarung, Einwilligung

Verantwortliche arztliche Person (VAP)
klart Uber Untersuchung auf (?29)
bietet gen. Beratung vorher/nachher an
gibt Infomaterial Gber gen.Beratung aus
dokumentiert zur gen. Beratung
Annahme (Regelfall)
Ablehnung (Einzelfall)

~stellt ausreichende Bedenkzeit (?29) sicher
VAP 1



Schwangerschaftskonfliktgesetz

?2 2a Aufklarung und Beratung in besonderen Fallen

Pflicht zur Information Uber medizinische und
osychosoziale Beratung und zur Vermittlung von
Kontakten zu Beratungsstellen und Verbanden

Arzt stellt Indikation schriftlich, nicht vor Ablauf von
3 Tagen nach Diagnose und/oder Beratung

Nach Ablauf der Bedenkzeit bestatigt die
Schwangere schriftlich die Beratung/Vermittlung
oder den Verzicht darauf




