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Pranatale Diagnostik

Ursachen fur Erkrankungen des Ungeborenen
Untersuchungsmethoden

Frihe Organdiagnostik

Risiko-Screening

Trisomie-Screening aus matterlichem Blut
Ultraschall-Feindiagnostik (20 - 22 SSW)
Fruchtwasserpunktion (ab 15 + 0 SSW)
Chorionzottenbiopsie (ab 11 + 0 SSW)
Nabelschnurpunktion (ab 18 + 0 SSW)

Wie sicher ist die Untersuchung kindlicher Zellen?

Wie verhalten Sie sich nach einer Punktion?

Was geschieht bei einem auffalligen Befund?

Ihr Termin in unserer Praxis

Sehr geehrte Patientin,

lhre Frauenadrztin/lhr Frauenarzt hat Ihnen die verschiede-
nen vorgeburtlichen Untersuchungen erldutert. Vielleicht
haben Sie noch nicht entschieden, ob und welche dieser
Untersuchungen fur Sie in Frage kommen.

Wir, die Kooperationspartner Ihrer Arztinnen und Arzte,
geben lhnen in dieser Broschire eine Zusammenfassung
der Moglichkeiten vorgeburtlicher Diagnostik und der
aktuell hierzu geltenden gesetzlichen Vorschriften.

Weitere Informationen erhalten Sie auf:

praenatal.de



Die pranatale (vorgeburtliche) Diagnostik umfasst medizi-
nische Untersuchungen, mit deren Hilfe der Gesundheits-
zustand des ungeborenen Kindes im Mutterleib Uberpriift
wird.

Welche Methode eingesetzt wird, richtet sich nach
e [hrer Schwangerschaftswoche (SSW)

e der speziellen Fragestellung, z. B. Ihr Alter, familiare
Vorbelastung, eigene Vorerkrankungen, auffalliger
Ultraschallbefund

Prénatale D|ag ﬂOStI k =» Keine dieser Untersuchungen kann jedoch ein vollkommen

gesundes Kind garantieren.

Wann ist eine genetische Beratung notwendig?

Ihre Frauenérztin oder Ihr Frauenarzt weil3, ob es in Ihrer
eigenen Vorgeschichte oder der Ihrer Familie Besonder-
heiten gibt, die ein mogliches Risiko fur Ihr ungeborenes
Kind bedeuten. Wenn dies der Fall ist, werden Sie zu einer
genetischen Beratung Uberwiesen, bei der wir anhand der
Vorgeschichte und des Stammbaums lhrer Familie bespre-
chen, ob besondere Untersuchungen sinnvoll sind. Ihre
Arzte werden Sie auch vor einer geplanten Untersuchung
zwischen der 11. und 14. Schwangerschaftswoche auf die
genetische Beratung hinweisen. Wenn es bei lhnen und Ih-
rer Familie keine Besonderheiten gibt, wird die genetische
Beratung nur in seltenen Fallen zusatzliche Erkenntnisse
bringen. Vor einer geplanten Untersuchung des Fruchtwas-
sers oder der Plazenta ist die genetische Beratung hinge-
gen sinnvoll, um den Umfang der Untersuchung gemein-
sam festzulegen.



Ursachen flr Erkrankungen
des Ungeborenen

Chromosomenstoérungen

Ein gesunder Mensch hat in jeder Zelle seines Korpers 46
Chromosomen, von denen 23 von der Mutter und 23 vom
Vater vererbt wurden. Jedes Chromosom liegt daher als
Paar vor. Die Anzahl oder der Aufbau der Erbtrager kon-
nen jedoch verandert sein. Durch Verteilungsfehler kann
ein Chromosom dreifach statt zweifach vorliegen. Man
spricht dann von Trisomie. Die haufigste ist die Trisomie
des Chromosoms 21, bekannt als Down-Syndrom.

Altersrisiko fiir Trisomie 21
(bei einer 12 Wochen alten Schwangerschaft)
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Die Vorgeschichte lhrer Familie und Ihre eigene Lebensweise
haben hierauf keinen Einfluss. Fir einige Chromosomen-
storungen steigt das Risiko jedoch mit dem Alter an (siehe

Grafik).
Auch die Anzahl der Geschlechtschromosomen (X-/Y-Chro-
mosomen) kann verandert sein. Abweichungen im Aufbau
der Chromosomen kénnen ebenfalls einen Einfluss auf die
Entwicklung des Ungeborenen haben. In jeder Schwan-
gerschaft besteht ein kleines Risiko fir derartige zuféllige
Chromosomenstérungen. 6

Haufigkeit von Chromosomenstoérungen in der 12. SSW
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Erbkrankheiten

Erbkrankheiten beruhen auf Genveranderungen. Sie
entstehen neu oder liegen meist unerkannt bereits bei
einem, haufiger bei beiden Elternteilen, vor. Sowohl die
Stoffwechselfunktionen als auch der Kérperbau kénnen
betroffen sein.

Die Moglichkeiten, eine Erbkrankheit vorgeburtlich zu
erkennen und auch deren Konsequenzen, missen vorab
in einem humangenetischen Beratungsgesprach geklart
werden. Viele Erkrankungen sind bereits vorgeburtlich mit
den Methoden der Molekulargenetik diagnostizierbar.

Fehlentwicklungen der kindlichen Organe

Die meisten dieser Fehlentwicklungen entstehen im zwei-
ten und dritten Schwangerschaftsmonat. Am haufigsten
sind Nieren und Harnwege, Herz und Gehirn betroffen.
Oft lasst sich eine Ursache nicht feststellen, in seltenen
Fallen liegen auBere Einflisse wie Medikamente, Strahlen-
einwirkung oder mutterliche Infektionen zugrunde. Fehlbil-
dungen der Organe kénnen mit hoher Wahrscheinlichkeit
durch eine Ultraschalluntersuchung dargestellt werden.
Eine unauffallige Untersuchung schlieBt solche Stérungen
aber niemals mit Sicherheit aus.

Untersuchungsmethoden

optimaler Zeitpunkt

Untersuchung

Frihe Organuntersuchung  12+0 - 13+2 SSW
(ggf. mit Risikoberechnung fir Trisomie)

DNA-Test ab 11+0 SSW
(aus mutterlichem Blut)

Chorionzottenbiopsie ab 11+0 SSW

Fruchtwasseruntersuchung ab 15+0 SSW
Alpha-Feto-Protein (AFP) ab 15+0 SSW

Nabelschnurpunktion ab 18+0 SSW

Ultraschall-Feindiagnostik /  20+0 - 21+6 SSW

Echokardiographie (oder friher, wenn
lhre Arztin / Ihr Arzt
dies empfiehlt)

Doppler-Ultraschall ab 26 +0 SSW

Erlauterung: 13 + 2 SSW bedeutet 13 abgeschlossene Schwan-
gerschaftswochen (SSW) plus 2 Tage, ist also gleichbedeutend mit
dem 2. Tag der 14. SSW



Frihe Organdiagnostik
(11 - 14 SSW)

Diese Untersuchung hat in den letzten Jahren zunehmende
Bedeutung erlangt. Die friihe Organuntersuchung gehort
nicht zu den Routineuntersuchungen in der Schwanger-
schaft. Die Kosten werden daher auch von den gesetz-
lichen Krankenkassen nur bei medizinisch notwendigen
Untersuchungen Gbernommen. lhr/e Frauendrztin oder
Frauenarzt wird mit lhnen besprechen, ob sie/er diese Un-
tersuchung selbst durchfihrt oder Sie zu uns Uberweist.

Im Mittelpunkt der frhen Diagnostik steht eine umfassen-
de Ultraschalluntersuchung.

Bei guten Untersuchungsbedingungen erhalten wir viele
Informationen tber die Entwicklung und die Organe des
Kindes.

Wir empfehlen die Untersuchung zwischen 12 + 0 und
13 + 2 SSW.

Fetus 13. SSW
Messung

der Scheitel-SteiB-
Lange (SSL)

Risiko-Screening

Eine Trisomie 21 (Ursache des Down-Syndroms) beim Un-
geborenen kann, wie auch die seltenere Trisomie 18 oder
13 in jedem Lebensalter der Mutter auftreten, allerdings
steigt die Wahrscheinlichkeit mit dem matterlichen Alter
an. Wenn Sie lhr personliches Risiko fur eine Trisomie 21
ermitteln mochten, erfassen wir wahrend der Untersu-
chung zusatzliche Marker (Nasenbein, Trikuspidalklappe,
Ductus venosus) und flhren eine Wahrscheinlichkeitsbe-
rechnung nach der Methode der Fetal Medicine Foundati-
on (FMF) London (www.fetalmedicine.org) durch.

Unauffalliger
Ductus venosus-Fluss
13. SSW

Unaufféllige
Tricuspidalklappe
13. SSW



Bitte beachten Sie jedoch, dass

eine unauffallige Ultraschalluntersuchung keine
Garantie fiir ein gesundes Kind sein kann. Das Ergeb-
nis der Risikoanalyse gibt Ihnen keine Gewissheit darlber,
ob Ihr Kind eine Chromosomenstorung hat oder nicht.

die Wahrscheinlichkeitsberechnung nur das Risiko fur eine
Trisomie der Chromosomen 21,13 und 18 erfasst.

Es ist sehr wichtig, dass Sie sich zuvor bewusst machen, in
wie weit fur Sie eine reine Wahrscheinlichkeitsaussage hilf-
reich ist und welche Konsequenzen Sie aus einem hohen
oder niedrigen Risikowert ziehen wirden. Wenn Sie die
haufigsten Chromosomenstdrungen sicher ausschlieBen
mochten, empfehlen wir hnen eine Chromosomenanalyse
der kindlichen Zellen.

Hierzu ist (ab 11+0 SSW) entweder eine Chorionzotten-
biopsie oder eine Fruchtwasserpunktion (ab 15+0 SSW)
erforderlich. Die Moglichkeiten und Risiken dieser Unter-
suchungen erldutern wir Ihnen gern in einem genetischen
Beratungsgesprach.

Messung der
Nackentransparenz
mit Darstellung
des Nasenbeins

in der 13. SSW

Wie wird das Risiko fur Trisomien berechnet?

Das Ersttrimester-Screening kann nur zwischen 11+0

und 13+6 Schwangerschaftswochen (SSW) durchgefihrt
werden. Mittels Ultraschall wird die sogenannte Nacken-
transparenz des Ungeborenen (auch Nackenfalte oder NT
far ,nuchal translucency”) gemessen. Ist die NT verbreitert,
steigt die Wahrscheinlichkeit fir eine Erkrankung lhres
Kindes. Parallel dazu kénnen zwei Werte im mutterlichen
Blut (die Konzentration des EiweiBstoffs PAPP-A und des
Hormons freies B-HCG) bestimmt werden.

Das ermittelte Risiko wird als Verhaltniszahl angegeben:
Ein Risiko fiir Down-Syndrom von 1 auf 500 bedeutet, dass
von 500 Schwangeren mit diesem Risiko eine Frau ein Kind
mit Down-Syndrom bekommt. Bei Einbeziehen der Marker
Nasenbein, Herzklappe und Ductus venosus betragt die
Sicherheit des Ersttrimester-Screenings etwa 90%.

Laut dem seit Februar 2010 gultigen Gendiagnostik-
Gesetz (GenDG) ist auch eine Ultraschalluntersuchung
mit anschlieBender Risikoberechnung eine genetische
Untersuchung. Die durchfiihrenden Arztinnen und Arzte
sind, genau wie z.B. vor einer Fruchtwasserpunktion,
verpflichtet, Sie Uber die Untersuchung aufzuklaren,

lhnen eine genetische Beratung anzubieten und lhnen
Informationsmaterial auszuhandigen. lhre Einwilligung
oder Ablehnung mdssen Sie schriftlich erklaren.

Bei jeder genetischen Untersuchung kénnen Sie jederzeit
lhr Einverstandnis mit der Durchfuhrung bzw. der Spei-
cherung der Ergebnisse widerrufen.




Weitere Ursachen flr eine verbreiterte
Nackentransparenz

Weitere Griinde fur eine verbreiterte NT kénnen auch
Herzfehler, Zwerchfell-/Nabelbruch, Skelett- oder Stoff-
wechseldefekte sein.

Mitunter liegt kein besonderer Grund vor, und die weitere
Schwangerschaft verlauft ohne Komplikationen. Neben
dem Ersttrimester-Screening werden weitere erganzen-
de Suchtests aus mdtterlichem Blut angeboten, deren
Bedeutung jedoch geringer ist. Niedrige Werte des Proteins
PAPP-A konnen auch ein Hinweis auf ein erhdhtes Risiko
far Probleme der Plazentafunktion und des mutterlichen
Blutdrucks im weiteren Verlauf der Schwangerschaft sein.

Bitte beachten Sie:

Das Ersttrimester-Screening ist kein Bestandteil der regu-
ldren Vorsorgeuntersuchungen. Die Kosten flir Beratung,
Ultraschall und Laboruntersuchung werden von den
gesetzlichen Krankenkassen nicht tbernommen.

Friherkennung der Praeklampsie

Die Praeklampsie (PE) ist eine Komplikation im Verlauf
der Schwangerschaft, von der etwa eine von 100 Frauen
betroffen ist. Sie auBert sich in Bluthochdruck, Wasserein-
lagerung im Gewebe und EiweiBausscheidung im Urin. Das
ungeborene Kind ist in vielen Fallen durch eine Unterfunk-
tion der Plazenta gefahrdet. Bei einer von 200 Frauen ist
zum Schutz der Mutter und des Kindes eine Entbindung
vor der 34. Woche erforderlich.

Bei friher Erkennung in der ersten Halfte der Schwan-
gerschaft konnen die betreuenden Arztinnen und Arzte
MaBnahmen zur Vorbeugung ergreifen und entsprechende
Kontrolluntersuchungen veranlassen. Wir fiihren daher die
Untersuchung auf Praeklampsie-Risiken bereits zusammen
mit dem Ersttrimester-Screening durch und empfehlen aus
der Blutprobe der Mutter auch das PIGF zu bestimmen.

Fiir die Risikobestimmung benétigen wir neben
einigen Angaben zu vorangegangenen Schwanger-
schaften und zur gesundheitlichen Vorgeschichte

® KorpergroBe und Gewicht

e Blutdruckmessungen an beiden Armen

® Dopplerflussmessungen in den die Gebarmutter
versorgenden Arterien

o Die Blutwerte PAPP-A (werden beim Ersttrimester-Scree-
ning auch zur Berechnung des Trisomie-Risikos gemes-
sen) und PIGF (Placenta Growth Factor)

Eine von 200 Schwangeren entwickelt eine frihzeitig be-
ginnende, schwere Praeklampsie. Wir nehmen derzeit ein
individuelles Risiko von 1:100 (1%) oder mehr zum Anlass,
die vorsorgliche Einnahme von Acetylsalicylsdure (ASS) zu
empfehlen. Auch die Untersuchung der Blutgerinnung
kann im Einzelfall sinnvoll sein.



Trisomie-Screening an DNA aus

mutterlichem Blut (NIPT)

Im Blutplasma jedes Menschen zirkulieren kleinste Bruch-
stlicke von Erbsubstanz (DNA). Bei schwangeren Frauen
stammt ein Teil dieser DNA aus der Plazenta des unge-
borenen Kindes. In den letzten Jahren wurden Laborun-
tersuchungen entwickelt, um Hinweise auf genetische
Erkrankungen anhand dieser Erbtragerteilstticke aus
mutterlichem Blut zu erhalten.

In Deutschland werden mehrere Tests an DNA der Plazen-
ta angeboten. Uber die Unterschiede und die aktuellen
Kosten beraten wir Sie gern.

Diese Tests untersuchen ausschlieBlich, ob beim Feten
ein hohes Risiko fur eine Trisomie oder eine Besonderheit
der Geschlechtschromosomen vorliegt. Tests auf andere
genetische Storungen werden zur Zeit nicht als Routine
angeboten. Die Erkennungsrate der Trisomie 21 liegt Uber
99%. Falls Sie Fragen zu diesen Tests haben, kénnen wir
diese im Rahmen eines individuellen Beratungsgespraches
erortern.

Die Bluttests werden von uns, wie alle anderen vorgeburt-
lichen genetischen Untersuchungen auch, nur im Zusam-
menhang mit einer individuellen genetischen Beratung
und einer genauen Ultraschall-Feindiagnostik des Feten
veranlasst.

Ultraschall-Feindiagnostik




Zwischen 20 und 22 SSW koénnen wir einen eingehenden
Organ-Ultraschall durchfthren. Dieser ist wesentlich um-
fangreicher als der in den Mutterschaftsrichtlinien vorge-
sehene Ultraschall in diesem Zeitraum. Neben speziellen
Geréaten erfordert er auch groBBe Erfahrung des Untersu-
chers. Ihre Frauenarztin/ Ihr Frauenarzt entscheidet, ob

ein Uberweisungsgrund fir die Ultraschall-Feindiagnostik
vorliegt. Andernfalls konnen Sie diese Untersuchung selbst-
verstandlich als Selbstzahlerleistung in Anspruch nehmen.

Wir betrachten alle darstellbaren Organe und
Merkmale des Ungeborenen:
e das altersentsprechende kindliche Wachstum

e die Fruchtwassermenge
e das Aussehen und die Funktion aller sichtbaren Organe
e die Lage und das Aussehen der Plazenta

Bei der eingehenden Ultraschalluntersuchung kénnen bei
manchen ungeborenen Kindern auch Merkmale auffallen,
die das statistische Risiko fur das Vorliegen einer Trisomie
erhohen. Diese Auffalligkeiten sind keine Fehlbildungen,
und sie bewirken auch keine Beeintrachtigung der betrof-
fenen Organe.

Wenn wir bei der Untersuchung einen oder mehrere solcher
~Marker” entdecken, kénnen wir unter Einbeziehung lhres
Alters eine Risikoabschatzung hinsichtlich der Trisomie 21,

18 und 13 durchfuhren.

Ein weiterer Bestandteil dieser Untersuchung ist die Beurtei-
lung des kindlichen Herzens und der groBen BlutgefaBe: die
Echokardiographie.

Dabei kontrollieren wir:
e Lage, GroBe und Symmetrie des Herzens
e Anatomie der Herzstrukturen

e Funktion der Herzklappen und -kammern
e Schlagfrequenz des Herzens
e Lage der groBen arteriellen und ventsen GefaBe

Auch die Blutstromung in der Nabelschnur, in BlutgeféBen
des kindlichen Kreislaufs und in den GebarmuttergefaBen

wird mit Hilfe des Doppler-Ultraschalls farbig und akustisch
dargestellt.

Der Doppler-Ultraschall der kindlichen und mitterli-
chen GefaBe wird vor allem in der Spatschwangerschaft
(26 — 38 SSW) zusatzlich angewandt, wenn der Verdacht
auf akute oder chronische Mangelzustande der Versor-
gung des Ungeborenen besteht.

Farbkodierte
Echokardiographie
22. SSW: Vier-
kammerblick



Immer mehr Schwangere interessieren sich fur die M6g-
lichkeiten des 3D/4D-Ultraschalls. Dabei steht sicher das
faszinierende Bild im Vordergrund. Wir sehen in diesem
modernen Verfahren in erster Linie eine Ergdnzung bei
speziellen Fragestellungen.

Aus diesem Grund setzen wir die 3D/4D-Darstellung nur
dann ein, wenn wir dadurch zusatzliche diagnostische
Hinweise erwarten kénnen. Eine 3D/4D-Darstellung ohne
einen gleichzeitigen Organ-Ultraschall fihren wir nicht
durch.

Bitte beachten Sie

Auch bei guter Gerdtequalitat und Sorgfalt kénnen nie alle
Fehlbildungen und Erkrankungen mit vélliger Sicherheit
ausgeschlossen werden. Bei schlechten Untersuchungs-
bedingungen oder sehr kleinen Defekten, wie z. B. einem
kleinen Loch in der Herzscheidewand oder kleineren
Defekten im Bereich der Wirbelsdule, st6Bt die Ultraschall-
technik an ihre Grenzen.

Eine Ultraschalluntersuchung kann eine Chromosomen-
storung nie ausschlieBen, da solche Erkrankungen nicht
zwangslaufig mit Organfehlern einhergehen mussen.

Kindliches
Gesicht in der
30. SSW,
3D-Aufnahme

Fruchtwasserpunktion
(@ab 15 + 0 SSW)

Aus dem Fruchtwasser kénnen kindliche Zellen gewonnen
und deren Erbtrager (Chromosomen) analysiert werden.
Zahlreiche Chromosomenstoérungen kénnen auf diese
Weise mit sehr hoher Sicherheit ausgeschlossen werden.
Die Fruchtwasserpunktion (Amniozentese) fihren wir
durch, wenn mindestens 15 Schwangerschaftswochen
abgeschlossen sind.

Wie lauft eine Amniozentese ab?

Unter standiger Ultraschallkontrolle wird eine sehr diinne
Nadel (0,7 mm Durchmesser) durch die mutterliche Bauch-
wand so in die Fruchthohle eingefihrt, dass eine Verlet-
zung des Ungeborenen ausgeschlossen ist. Es werden
etwa 10 ml Fruchtwasser entnommen. Dies ist weniger als
ein Zehntel der gesamten Menge.

Die Punktion selbst dauert ein bis zwei Minuten und
verursacht nur ein leichtes Ziehen im Bauch. Unmittelbar
nach der Punktion verschlieBt sich der winzige Stichkanal
wieder, da das Gewebe sehr elastisch ist. Aus den kindli-
chen Zellen im Fruchtwasser werden Kulturen angelegt,
die einige Zeit fur das Zellwachstum benétigen.
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Welche Erkrankungen kénnen aus den
Fruchtwasserzellen erkannt werden?

Durch die Analyse der Fruchtwasserzellen kénnen mik-
roskopisch sichtbare Chromosomenstérungen erkannt
werden. Bei speziellen Fragestellungen kénnen moleku-
largenetisch auch nicht sichtbare Chromosomenveran-
derungen und viele erbliche Erkrankungen diagnostiziert
werden. Um Spaltbildungen des Riickens (Spina bifida) mit
hoher Sicherheit auszuschlieBen, werden obligatorisch ein
EiweiBstoff (Alpha-Feto-Protein, AFP) und ein Enzym (Ace-
tylcholinesterase, AChE) im Fruchtwasser bestimmt.

Array-CGH Untersuchung (Chip-Analyse)

Die Array-CGH Untersuchung ist eine sinnvolle Ergédnzung
der klassischen Chromosomenanalyse. Mit der neuen
computergestltzten Analysemethode lassen sich kleinste
Chromosomenveranderungen nachweisen, die mit den
bisherigen Untersuchungsverfahren nicht entdeckt werden
kénnen. So kann die Array-CGH Analyse auch bei un-
auffélligen genetischen Vorbefunden neue Erkenntnisse
liefern.

In der pranatalen Diagnostik hat sich die Array-CGH zu ei-
ner sehr wichtigen Untersuchung entwickelt, die innerhalb
weniger Tage eine wesentlich prazisere Information Uber
Mikroveranderungen des Genoms erlaubt.

Die Array-CGH in der prénatalen Diagnostik wird auch bei
Auffalligkeiten des Feten von den Kostentragern leider nur
in seltenen Fallen bezahlt.

Welche Risiken hat eine Fruchtwasserentnahme?

Die Risiken einer Fruchtwasserpunktion werden haufig
Uberschatzt. In jeder Schwangerschaft besteht — auch
ohne einen Eingriff — ein naturliches Verlustrisiko.

Bei einer Punktion nach der 15. Woche wird in einer un-
komplizierten Schwangerschaft das Risiko eines Verlustes
um etwa 1 auf 1.000 erhdht. Eine individuelle Einschat-
zung kénnen wir nach einer Besprechung der Vorgeschich-
te und einer Ultraschalluntersuchung vornehmen.

23
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Schnelltest nach Fruchtwasserpunktion

Um lhnen die Wartezeit bis zum endgdltigen Ergebnis zu
erleichtern, bieten wir lhnen einen Schnelltest (PCR) an.
Dieser erméglicht meist innerhalb eines halben Arbeits-
tages nach der Punktion den sicheren Ausschluss der
haufigsten Chromosomenstérungen (Trisomie 13, 18, 21)
sowie eine Information Gber das Geschlecht.

Der endgiiltige Befund der Chromosomen liegt
10-14 Tage nach der Punktion vor.

Fur den PCR-Schnelltest bendtigt das Labor nur minima-

le Mengen Erbsubstanz (DNA), so dass kein zusatzliches
Fruchtwasser entnommen werden muss. Die Kosten fur die
schnelle Diagnostik werden von den gesetzlichen Kranken-
kassen und den Privatversicherern nicht immer Gbernom-
men.

Frucht-
wasser-
punktion

25

Chorionzottenbiopsie
(ab 11 + 0 SSW)

Da der Mutterkuchen (Plazenta, in der Frihschwanger-
schaft Chorion genannt) von der befruchteten Eizelle
abstammt, kdnnen Zellen daraus zur Analyse kindlicher
Chromosomen herangezogen werden.

Die Chorionzottenbiopsie ist sinnvoll, wenn eine Chromo-
somenanalyse sehr frih in der Schwangerschaft nétig ist:
¢ bei Auffalligkeiten im Ultraschallbild

* bei hohem Risiko im Ersttrimester-Screening
* bei Erbkrankheiten oder Stoffwechselstérungen
* bei lhrem Wunsch nach einer besonders friihen Diagnostik

Eine Chorionzottenbiopsie fiihren wir friihestens ab 11
vollendeten Schwangerschaftswochen durch. Diese Me-
thode ermdglicht keine Aussage Uber Spaltbildungen des
Rickens (, offener Rucken”).

Wie lduft eine Chorionzottenbiopsie ab?

Nach einer sorgfaltigen Ultraschalluntersuchung wird eine
dunne Nadel unter standiger Sichtkontrolle durch die mat-
terliche Bauchwand in die Plazenta gefuhrt, und es werden
einige winzige Gewebestlicke entnommen. Die Punktion
dauert meist nur ein bis zwei Minuten. Wahrend des
Eingriffs spuren die meisten Frauen ein starkeres Ziehen im
Bauch.



Aus den gewonnenen Zellen werden Kulturen angelegt,
die einige Zeit fir Wachstum und Vermehrung benétigen.
Das Ergebnis daraus liegt nach etwa zehn Tagen vor. Wenn
die Gewebemenge ausreicht, wird auch ein Kurzzeittest
durchgefuhrt, durch den die haufigsten Chromosomen-
stoérungen bereits zwei Arbeitstage nach der Punktion
ausgeschlossen werden kénnen.

Wie ist das Risiko einer Chorionzottenbiopsie?

Die Risiken einer Chorionzottenbiopsie sind denen einer
Fruchtwasserpunktion sehr ahnlich. Wie bei einer Amnio-
zentese ist in unkomplizierten Schwangerschaften die
Wahrscheinlichkeit eines Verlustes etwa 1 auf 1.000 héher
als die naturliche Verlustrate.

Chorion-
zotten-
biopsie

Nabelschnurpunktion
(ab 18 + 0 SSW)

Die Nabelschnurpunktion wird nur bei speziellen Fragestel-
lungen angewandt, z. B. kindlicher Blutarmut, Infektionen
oder spat entdeckten Auffalligkeiten. Bei manchen Erkran-
kungen werden auf diesem Wege Blut oder Medikamente
in den Kreislauf des Kindes gegeben.

punktion

Nabelschnur-
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Wie sicher ist die Untersuchung
kindlicher Zellen?
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Nach wie vor ist die Untersuchung von Zellen aus Frucht-
wasser, aus Plazentagewebe oder aus dem Blut des Unge-
borenen der einzige Weg, zahlreiche Chromosomensto-
rungen und genetische Defekte mit sehr hoher, aber nicht
vollstandiger Sicherheit auszuschlieBen.

Alle Eltern tragen jedoch ein so genanntes Basisrisiko von
4-7% fur die Geburt eines Kindes mit mehr oder weniger
schweren Fehlbildungen oder Erkrankungen. Das Risiko
einer schweren Fehlbildung oder Erkrankung ist auch vom
elterlichen Alter abhangig und liegt bei etwa 1%.

Auch wenn nach einer Punktion bestimmte Chromoso-
menstérungen ausgeschlossen wurden, bleibt grundsatz-
lich ein Basisrisiko fur andere Erkrankungen und Fehlbil-
dungen bestehen. So kénnen korperliche Fehlbildungen,
geistige Behinderungen oder Stoffwechselkrankheiten in
aller Regel durch die Chromosomenanalyse nicht ausge-
schlossen werden.

e \Veranderungen von sehr kleinen Chromosomenteilen
oder von einzelnen Genen sind unter dem Mikroskop
nicht zu erkennen.

* \Wenn, was sehr selten der Fall ist, ein kleinerer Teil der
Kdrperzellen des Feten einen abweichenden Chromo-
somensatz (Mosaik) tragt, kann dies nicht immer mit
Sicherheit erkannt werden.

e In wenigen Fallen wachsen Zellkulturen sehr langsam, so

dass das Ergebnis spater als gewohnlich vorliegt.
¢ In auBerordentlich seltenen Einzelfallen konnen mutterli-

che statt kindlicher Zellen untersucht werden.

e Ganz selten ist eine Analyse nicht moglich. In diesem Fall
missten wir mit Ihnen und lhrer Arztin/lhrem Arzt die
Konsequenzen besprechen. Falls ein Schnelltest durch-
gefuhrt wurde, kann man unter Umstanden auf eine
erneute Punktion verzichten.
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Wie verhalten Sie sich nach
einer Punktion?

Direkt nach jeder Punktion (Chorionzottenbiopsie,
Amniozentese, Nabelschnurpunktion) sollten Sie sich in
unserem Ruheraum mindestens eine halbe Stunde liegend
ausruhen. Falls es zu Komplikationen nach einer Punktion
kommt, treten diese meist innerhalb der ersten 24 Stunden
auf. Wir raten Ihnen daher, am Punktionstag und am fol-
genden Tag zu Hause zu bleiben und sich auszuruhen.

Vermeiden Sie am Punktionstag und am folgenden Tag
schwere kérperliche Tatigkeiten (z. B. Sport, schweres He-
ben, haufiges Treppensteigen). Wenn Sie berufstatig sind,
lassen Sie sich fur diese beiden Tage von lhrer Frauendrztin/
Ihrem Frauenarzt eine Krankmeldung ausstellen. Ein bis
zwei Tage nach der Punktion sollten Sie Ihre Frauenarztin/
lhren Frauenarzt zu einer Kontrolluntersuchung aufsuchen.

Falls Sie nach einer Punktion Flssigkeit oder Blut verlieren
oder dies vermuten, starke Unterbauchschmerzen oder
andere Beschwerden haben, sollten Sie unbedingt Ihre
Arztin/lhren Arzt oder lhre Klinik aufsuchen. Treten nach
der Punktion keine Komplikationen auf, sind eine Woche
danach sowohl Sport und Flugreisen als auch Geschlechts-
verkehr wieder unbedenklich méglich — es sei denn, Ihre
Arztin/lhr Arzt hatte Ihnen bereits eine andere Empfehlung
gegeben.

Was geschieht bei einem
auffalligen Befund?

Obwohl die weitaus meisten Kinder gesund geboren wer-
den, diagnostizieren wir bei einem kleinen Teil der Ungebo-
renen eine Auffalligkeit oder eine Erkrankung. Wenn dies
der Fall sein sollte, wirden wir Sie selbstverstandlich mit
diesem Ergebnis nicht allein lassen. Denn in einer solchen
Situation ist es wichtig, dass Sie sowohl medizinische als
auch nicht-medizinische Beratung und Begleitung bekom-
men.

Wir, ein Team aus Frauenarzten, Genetikern und
psychosozialen Beraterinnen, suchen mit lhnen
gemeinsam nach den besten Wegen fiir Sie und Ihr
ungeborenes Kind.

Beraterlnnen von donum vitae sind in den Raumen unserer
Praxis in Dusseldorf tatig. Wenn notig, ziehen wir Experten
anderer Fachgebiete, wie Kinderarzte, Kardiologen oder
Kinderchirurgen hinzu. Wann immer Sie Entscheidungen
treffen mussen, bieten wir hnen jede erforderliche Unter-
stitzung an.
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lhr Termin
INn unserer Praxis

Bevor wir mit einer geplanten Untersuchung beginnen, ge-
hen wir im personlichen Gesprach auf alle Ihre Fragen ein.
Bitte unterzeichnen Sie die Einverstandniserklarung zu der
geplanten Untersuchung daher erst nach dem Beratungs-
gesprach.

e Fur jede Untersuchung nehmen wir uns viel Zeit. Zudem
kénnen bei jeder vorgeburtlichen Untersuchung Bespre-
chungen oder MaBnahmen erforderlich werden, die wir
bei der Terminplanung nicht vorhersehen kénnen. Wir
bitten um Ihr Verstandnis, wenn gelegentlich eine lange-
re Wartezeit entsteht. Bitte planen Sie fir Ihren Termin
sicherheitshalber mindestens zwei Stunden Zeit ein.

e Bringen Sie daher auch Kinder im Vorschulalter nicht
zu lhrem Termin mit.

e Zusammen mit lhrem Mutterpass bitten wir Sie, Vorbe-
funde, Laborbefunde etc. mitzubringen.

¢ Nach Ihrem Besuch in unserer Praxis finden Sie eine
Ruckmeldekarte in Inrem Mutterpass. Wir bitten Sie,
uns bei der Uberprifung der Qualitat unserer Arbeit zu
unterstitzen.

Das gesamte Praxisteam steht Ihnen vor, wahrend und
nach Ihrem Termin bei uns zur Seite.

Wir freuen uns auf Sie
lhr Team von praenatal.de

Ihre Notizen
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praenatal.de in DUsseldorf

Praenatal-Medizin und Genetik
Graf-Adolf-Str. 35
40210 Dusseldorf

praenatal.de im Universitatsklinikum Dusseldorf

Klinik ftr Frauenheilkunde und Geburtshilfe
MoorenstralBe 5

Gebaude 14.24 (Erdgeschoss)

40225 Dusseldorf

Tel 0211-38457-0
Fax 0211-38457-33

institut@praenatal.de
www.praenatal.de

praenatal.de wurde 1991 als Facharztpraxis fur pranatale
Diagnostik in DUsseldorf gegriindet. Heute stehen Ihnen die
Leistungen von praenatal.de in unseren zwei Stammpraxen
(Dusseldorf und Universitats-Frauenklinik Dusseldorf) sowie
in zwei Krankenhadusern, mit denen wir kooperieren, zur
Verfligung.

e Evangelisches Krankenhaus Dusseldorf
Abteilung fur praenatale Diagnostik und
Therapie

¢ Florence-Nightingale-Krankenhaus Dusseldorf
Kaiserswerther Diakonie
Abteilung fur Praenatalmedizin

Zur Terminvereinbarung rufen Sie uns bitte in der Praxis
Dusseldorf an. Wir koordinieren lhren Termin fur den jeweils
infrage kommenden Standort.

Weitere Informationen z.B. zu Parkméglichkeiten und
offentlichen Verkehrsmitteln erhalten Sie auf praenatal.de
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