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Liebe Schwangere, liebe Eltern

Uns ist bewusst, dass die geplante Ultraschalluntersuchung fiir Sie und lhre Angehorigen
sehr wichtig ist.

Denn viele Eltern fragen sich wdhrend der Schwangerschaft: Ist unser Baby gesund?
Bei einigen Frauen ist zudem das Risiko hoher, dass die Entwicklung des Kindes in der
Schwangerschaft gestort ist oder das Kind unter einer Fehlbildung leidet. Machmal wird
auch vom Frauenarzt, der die Schwangere betreut, ein auffdlliger Befund entdeckt.

Auf den folgenden Seiten mochten wir versuchen, bereits im Vorfeld IThrem Informations-
bediirfnis gerecht zu werden, Fragen zu beantworten und Angste — soweit sie unbegriindet

sind — abzubauen.

Spezielle Fragestellungen kénnen dann im Rahmen der drztlichen Untersuchung bzw.
dem nachfolgenden Gesprach gemeinsam erortert werden.

Wir wiinschen lhnen fiir lhre Schwangerschaft alles Gute!
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Allgemeine Informationen zur prianatalen Diagnostik

Pranataldiagnostik (pranatal = vor der Geburt) bezeichnet alle Untersuchungen des unge-
borenen Kindes und der Schwangeren. Sie umfassen zum einen die ,nichtinvasiven” Un-
tersuchungen, wie z. B. den Ultraschall (Sonografie) oder mitterliche Blutuntersuchungen,
zum anderen die ,invasiven” Untersuchungen wie z. B. die Fruchtwasseruntersuchung.

Seit mehr als 50 Jahren werden Ultraschalluntersuchungen an Schwangeren durchgefihrt.
Die Grundlage pranataler Diagnostik legte der britische Geburtshelfer lan Donald 1958
mit der erstmaligen Darstellung eines ungeborenen Kindes mittels Ultraschall. Inzwischen
ermoglicht die technische Weiterentwicklung der Ultraschallgerdte eine hohe Detailauf-
[6sung und damit die Erkennung von strukturellen Fehlbildungen fetaler Organe mit ho-
her diagnostischer Genauigkeit.

Deutschland war weltweit das erste Land, in dem eine Schwangere Anspruch auf Ultra-
schalluntersuchungen hat. Nach derzeit (seit 1995) geltenden Mutterschaftsrichtlinien
werden bei unauffalliger Schwangerschaft drei Ultraschalluntersuchungen angeboten:

1.)  9.-12. Schwangerschaftswoche
2.) 19. - 22. Schwangerschaftswoche
3.) 29. - 32. Schwangerschaftswoche

Inzwischen ist die technische Entwicklung so fortgeschritten, dass sich im Alltag die Zeit-
punkte und Inhalte gegentiber den im Jahr 1995 festgelegten Richtlinien etwas verdndert
haben.
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Die meisten ungeborenen Kinder sind gesund. Ein wesentliches Ziel der vorgeburtlichen
Untersuchungen ist es, lhnen diese Gewissheit zu geben und damit eine weitgehend
angstfreie Schwangerschaft zu ermoglichen. Treffen wir jedoch im Rahmen der Untersu-
chungen auf auffillige Befunde, so ergeben sich daraus je nach Befund unterschiedliche
Konsequenzen.

Behandlung von Problemen in der Schwangerschaft
Beeinflussung von Geburtsart, -ort und -zeitpunkt
Vorbereiten auf eine Anomalie

Entscheidung tber das Fortfiihren der Schwangerschaft

Dementsprechend kann das Ergebnis der Untersuchung fir Sie als Schwangere oder fiir
Ihr ungeborenes Kind gesundheitsférdernd oder sogar lebensrettend sein. Allerdings sind
auch unerwiinschte Ergebnisse der Untersuchung moglich. Auch sind ldngst nicht alle
Erkrankungen und Entwicklungsstorungen feststellbar bzw. vorhersehbar. Eine Garantie
fur ,Gesundheit” kann es weder nach noch vor der Geburt geben. Erwdhnenswert ist auch
die Maglichkeit des Auffindens von Ultraschallzeichen, die an sich keinen krankhaften
Stellenwert haben, jedoch die Wahrscheinlichkeit fiir das Vorhandensein einer grofen
Storung erhthen (sog. ,soft marker”). Daraus kann sich ggf. eine von niemandem ge-
wiinschte, jedoch nicht immer vermeidbare Verunsicherung ergeben.

Sollte sich wider Erwarten aus den Untersuchungsergebnissen eine Situation ergeben, mit
der Sie nicht gerechnet hatten, so sind wir uns der hohen seelischen Belastung bewusst,
unter der Sie stehen mogen. Insbesondere in solchen Situationen stehen wir lhnen — so-
weit wir kdnnen — mit Rat und Tat zur Seite. Darliber hinaus sind wir als Pranatalmedi-
ziner in einem Netzwerk organisiert, in dem wir lhnen weitergehende Hilfe von spe-
zialisierten drztlichen und nichtarztlichen Kolleginnen und Kollegen vermitteln. Hierzu
gehort ganz wesentlich auch die Vermittlung von Gesprachspartnern, die sich mit den
nicht direkt ,medizinischen” Problemen beschiftigen (,psychosoziale Beratung”, siehe
unten). Wesentlich ist, dass Sie sich fiir die Zeit nach einer solchen Information die Zeit
nehmen, die Sie brauchen, und sich auf keinen Fall unter Zeitdruck setzen lassen sollten,
weder durch sich selber noch durch andere.

Wenn lhr Arzt zu einer speziellen Ultraschalluntersuchung rét, oder Sie selbst aus ,Sicher-
heitsgriinden” eine dieser Untersuchungen wiinschen, zeigt die Erfahrung, dass es sehr
sinnvoll und hilfreich sein kann, sich moglichst gemeinsam mit dem Partner bereits vor
der Untersuchung Gedanken Gber Inhalte und mogliche Ergebnisse dieser Untersuchung
zu machen. Wir bieten lhnen eine lhren Bediirfnissen entsprechende ausfihrliche Bera-
tung an. Darlber hinaus haben Sie nach dem derzeit geltenden Schwangerschaftskon-
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fliktgesetz Anspruch auf eine weitergehende psychosoziale Beratung auferhalb unserer
Praxis. Wir vermitteln lhnen gerne Ansprechpartner in entsprechenden Beratungsstellen.

Bei der Ultraschalluntersuchung handelt es sich um eine ,nichtinvasive” Malinahme: der
Korper der Patientin bzw. im Fall einer Schwangerschaft auch des ungeborenen Kindes
wird nicht verletzt. Zuweilen anzutreffende Informationen, nach denen das ungeborene
Kind durch die Ultraschalluntersuchung einem lauten Gerduschpegel ausgesetzt ist, sind
wissenschaftlich nicht haltbar: die Ultraschallwellen werden im fir Sie und thr Kind nicht-
horbaren Bereich (,ULTRA“-Schall) durchgefiihrt.

Mit dem Ultraschall haben wir die Méglichkeit, die Entwicklung des ungeborenen Kindes
wéhrend der gesamten Schwangerschaft zu beurteilen.

Mitunter ist jedoch die Aussagekraft der Untersuchung durch eingeschrankte Sichtverhalt-
nisse (z. B. bei verminderter Fruchtwassermenge, ausgepragter Unterhautfettschicht, un-
glinstiger Kindslage oder sehr frither Schwangerschaftswoche) begrenzt, so dass mogliche
Entwicklungsstorungen nicht immer darstellbar sind. Insbesondere muss darauf hingewie-
sen werden, dass Chromosomenanomalien nicht immer sicher erkannt werden konnen,
da solche Zustdnde nicht notwendigerweise mit Auffdlligkeiten der Organe einhergehen
miissen.

Organisatorische Hinweise
Begleitpersonen

Die Ultraschalluntersuchung ist eine medizinische Untersuchung, bei der ein Behand-
lungsvertrag zundchst lediglich zwischen der Schwangeren und dem behandelnden Arzt
zustande kommt. Uns ist klar, dass natirlich auch viele andere Personen (Kindsvater, Ge-
schwisterkinder, Angehorige, Freunde ...) Interesse an lhrer Schwangerschaft und dem
zukiinftigen Erdenbiirger haben. Es liegt in lhrem Ermessen, zu entscheiden, wen Sie als
Begleitperson mitbringen wollen. Da die Ultraschalluntersuchung eine fiir den Untersu-
cher ausgesprochen anspruchsvolle Tatigkeit ist, bei der ein hohes Konzentrationsniveau
erforderlich ist, ist es wichtig, dass Begleitpersonen sich so verhalten, dass die Untersu-
chung und der Untersucher nicht gestort werden. Bedenken Sie bitte, dass wir vor Beginn
der Untersuchung nie wissen, zu welchem Ergebnis wir kommen. Auch kann in einem
Teil der Falle die Aussagekraft der Untersuchung wesentlich dadurch verbessert werden,
wenn wir eine Untersuchung durch die Scheide (bzw. vaginal) vornehmen. Dementspre-
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chend ist es insbesondere bei einer Erstuntersuchung (z.B. der Ersttrimesterfeindiagnostik)
zu Uberlegen, ob Sie den Kreis der Beteiligten fiir den Fall der Fdlle sehr intim halten.

Wartezeiten

Wartezeiten sind unangenehm, und wir sind bemiiht, sie kurz zu halten. Dennoch sind
wir nicht immer in der Lage, teilweise auch mehrstiindige Wartezeiten zu verhindern.
Hintergrund dieser Situation ist das Wesen der bei uns durchgefiihrten Untersuchungen:
wir wissen im Vorfeld nie, auf welche Untersuchungsbedingungen oder Befunde wir sto-
fSen. Wenn dann eine vor lhnen untersuchte Patientin oder Schwangere einen unerwartet
langeren Gesprdachsbedarf hat oder weitergehende Untersuchungen notwendig werden,
so konnen wir dies nicht verschieben. Auch treten bisweilen Situationen auf, in denen wir
,notfallmdRig” Patientinnen aullerhalb unseres Planes untersuchen missen. Bedenken Sie
bitte, wie Sie reagieren wiirden, wenn Sie plétzlich in eine solche Situation kdmen: auch
Sie wiirden zu Recht beanspruchen, dass wir lhre Probleme ohne Blick auf die Uhr mit
lhnen besprechen. Dementsprechend bitten wir nach vielen leidvollen Diskussionen mit
Schwangeren und insbesondere auch ihren Angehorigen, Wartezeiten mit Gelassenheit
zu ertragen. Sollten wir — was nicht immer der Fall ist — absehen konnen, dass langere
Wartezeiten entstehen, werden Sie selbstverstandlich dariiber informiert.
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Ersttrimesteruntersuchung (12. - 14. Woche)

NT-Diagnostik, Nackentransparenzmessung, friihe Feindiagnostik, first trimester anomaly
scan.

Hintergrund

Beim weitaus grofiten Teil aller Schwangeren ist davon auszugehen, dass ein gesundes
Kind geboren wird. In einem Teil der Schwangerschaften ist dies jedoch nicht der Fall.
Sollte es sich dabei um sehr schwere oder nicht mit dem Leben vereinbare Stérungen
handeln, sieht man sich unter Umstdnden mit dem Problem konfrontiert, das Austragen
der Schwangerschaft in Frage zu stellen. Eine solche Entscheidung ist erfahrungsgemafs
umso belastender, je weiter die Schwangerschaft fortgeschritten ist.

Mit modernen Untersuchungstechniken haben wir inzwischen die Moglichkeiten, schon
in der 12. — 14. Schwangerschaftswoche eine frithe ,Organdiagnostik” durchzufiihren. Im
Falle eines unauffilligen Ergebnisses vermindert dies die Wahrscheinlichkeit, dass der Fet
von einer schweren Entwicklungsstérung betroffen ist, um bis zu 80 %. Die abschliefende
Beurteilung erfolgt — wenn Sie es wollen — im Rahmen einer Ultraschalluntersuchung um
die 22. SSW, der Sie dann mit berechtigter gréBerer Gelassenheit entgegensehen konnen.

Inhalte der Untersuchung
1. Uberpriifung des Schwangerschaftsalters
Evtl. Feststellen einer Mehrlingsschwangerschaft und ihrer besonderen Eigenschaften.

Man kann aus der GréBe — auch des ungeborenen — Menschen auf sein Alter umso bes-
ser schliefen, je jinger der Mensch ist. Mit Hilfe der Messdaten, die wir in der frithen
Ultraschalluntersuchung in der 12. - 14. Schwangerschaftswoche erheben, kdnnen wir
das Alter der Schwangerschaft auf wenige Tage genau eingrenzen. Stellt sich im weiteren
Verlauf der Schwangerschaft heraus, dass das Ungeborene grofs/“zu grols” oder klein/“zu
klein“ ist, so wird das Ungeborene durch diese neuen Ergebnisse nicht dlter oder jiin-
ger; vielmehr bedeutet dies, dass das Ungeborene uns Hinweise auf Wachstumsprobleme
(z.B. Schwangerschaftszucker oder Wachstumsverzogerung) gibt.

Im Falle einer Zwillings- oder hohergradigen Mehrlingsschwangerschaft gibt uns die friihe
Ultraschalluntersuchung die Mdglichkeit festzustellen, ob jedes der Ungeborenen einen
eigenen Mutterkuchenbereich hat oder ob die etwas risikoreichere Form einer sog. mo-
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nochorialen Schwangerschaft (die Mutterkuchenbereiche sind miteinander verbunden)
vorliegt. Dies hitte wesentliche Konsequenzen fiir die weitere Uberwachung der Schwan-
gerschaft.

2. Nackendickemessung

Bei der ,NT-Diagnostik” (NT = ,nuchal translucency” = Nackentransparenz) wird die
Dicke eines echofreien (= schwarzen) Raumes im Nackenbereich gemessen. Dieser ent-
spricht einem mehr oder weniger ausgedehnten Fliissigkeitssaum zwischen Nackenhaut
und Unterhautgewebe, die bei jedem Feten vorhanden ist und zundchst einmal keinen
krankhaften Befund darstellt. Mit diesem Wert kann zusammen mit dem Alter der Schwan-
geren und evtl. weiteren Parametern (z.B. Blutwerte oder weitere Ultraschallparameter,
siehe unten) zwischen der 12. — 14. Schwangerschaftswoche die Wahrscheinlichkeit fiir
das Auftreten der drei hiufigsten Chromosomen-Erkrankungen Trisomie 21 (Down-Syn-
drom), Trisomie 18 (Edwards-Syndrom) und Trisomie 13 (Patau-Syndrom) errechnet wer-
den. Eine ,Verdickung” der Nackenfalte kann Hinweiszeichen fiir eine Stérung der Chro-
mosomen, aber auch einen Herzfehler oder eine andere nichtchromosomale Erkrankung
sein. Sie sollten jedoch wissen, dass eine Verdickung des Nackens auch bei einem véllig
gesunden Ungeborenen auftreten kann. Ein verdickter Nacken ist nicht beweisend fiir
die Krankheit, ebenso wie ein ,normaler” Nacken nicht beweisend fur die ,Gesundheit”
des Ungeborenen ist. Es werden lediglich Wahrscheinlichkeiten bestimmt bzw. verandert.

Vielen Schwangeren erleichtert diese Untersuchung eine im weiteren Verlauf zu treffen-
de Entscheidung hinsichtlich einer invasiven Diagnostik (z.B. Fruchtwasseruntersuchung).
Bis vor wenigen Jahren war es Ublich, bei Frauen ab dem 35. Lebensjahr eine Bestimmung
der Chromosomen des Feten mittels Fruchtwasseruntersuchung zu empfehlen. Mit Hilfe
der jetzt moglichen Risikokalkulation ist es vielen ,dlteren” Schwangeren moglich, sich
gegen eine solche invasive Diagnostik zu entscheiden. Auf der anderen Seite gibt diese
Untersuchung jingeren Frauen die Information Uber ein eventuell erhéhtes Erkrankungs-
risiko des heranwachsenden Kindes, so dass sie eine zundchst nicht vorgesehene invasive
Diagnostik durchfiihren lassen kénnen.

3. Ergdnzende Untersuchungen

Zusétzlich zur Messung der Nackentransparenz kann die Risikoberechnung fiir das Auf-
treten der drei genannten Chromosomenstérungen durch eine Blutuntersuchung (Bestim-
mung von PAPP-A = Pregnancy associated Plasma Protein A und free 3-HCG = Humanes
Chorion Gonadotropin) ergianzt werden. Hierdurch wird die persénliche Wahrscheinlich-
keit fir Ihr heranwachsendes Kind, die zundchst durch lhr Alter, das Schwangerschaftsal-
ter sowie die Nackentransparenz vorgegeben war, erneut verdndert. Dies kann zu einer
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Verbesserung des individuellen Risikos fiihren. Es kann aber auch sein, dass die Blutent-
nahme das individuelle Risiko verschlechtert (evtl. im Gegensatz zur Ultraschalluntersu-
chung). Bedenken Sie bitte, dass die entscheidende Information fiir Sie die Berechnung
des personlichen Risikos unter Beriicksichtigung aller Werte ist. Dabei spielt es eine unter-
geordnete Rolle, ob das abschlieBend errechnete Risiko z.B. durch ,unauffdlligen Ultra-
schall” und ,schlechte Blutwerte”, ,auffilligen Ultraschall” und ,gute Blutwerte” oder
,unauffdlligen Ultraschall”
kam.

, »gute Blutwerte” und ,hoheres miitterliches Alter” zustande

Neben der Bestimmung von Blutwerten ist eine Veranderung der Wahrscheinlichkeit fir
das Down-Syndrom durch weitere Ultraschallwerte (,Nasenbein”, bestimmte Blutfluss-
muster) moglich.

4. Friihe Feindiagnostik

Es muss ausdriicklich betont werden, dass nach unserem Verstindnis von vorgeburtli-
cher Diagnostik die Ultraschalluntersuchung im allgemeinen und die frithe Ultraschall-
untersuchung in der 12. — 14. Woche nicht den alleinigen oder auch nur wesentlichen
Zweck haben, Chromosomenstdrungen, speziell das Down-Syndrom, zu erkennen. Es
geht vielmehr darum, Sie als Schwangere (iber den — hoffentlich unauffilligen — Zustand
Ihres ungeborenen Kindes zu informieren. Dies bezieht die Untersuchung aller zu diesem
Zeitpunkt darstellbaren Organsysteme ein. Wenn die Ultraschalluntersuchung in der 12.
— 14. Woche einen unauffilligen Organbefund ergibt, so kann man davon ausgehen, dass
die Wahrscheinlichkeit fir das Auftreten schwerer Erkrankungen wesentlich reduziert ist.
Manche Erkrankungen sind in der friihen Schwangerschaft sogar ganz auszuschliefSen.
Dementsprechend sind Sie nach einem unauffélligen Ultraschall in der 12. — 14. Woche
in der angenehmen Situation, die weitere Schwangerschaft ,entspannter” zu genieflen. Im
eher unwahrscheinlichen, jedoch moglichen Fall einer wesentlichen Beeintrachtigung der
,Gesundheit” lhres ungeborenen Kindes sehen wir es als unsere Aufgabe an, lhnen diese
Information in der frithen Schwangerschaft zu geben.

Es muss jedoch betont werden, dass wir mit der friihen Feindiagnostik nicht alle darstell-
baren Verdanderungen erkennen konnen. Dementsprechend ist weiterhin die Ultraschall-
untersuchung in der Mitte der Schwangerschaft (21. — 24. Woche) sinnvoll und notwen-
dig, um eine weitest mogliche Aussagekraft zu erreichen.

2

5. Zeitpunkt der Untersuchung

Die Bestimmung der Wahrscheinlichkeit fiir die Chromosomenstérungen Trisomie 13, 18
und 21 anhand der Messung der Nackentransparenz kann ausschlieBlich bei ungebore-
nen Kindern mit einer Scheitel-Steil-Lange zwischen 45 und 84 mm durchgefiihrt wer-
den. Die entspricht einem Alter der Schwangerschaft von 11+0 — 13+6 Schwangerschafts-
wochen nach letzter Regelblutung.

NBL 2.71mm 24.5%

T R —
NT 3.00mm
=~
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6. Praeklampsie-Screening (PE)

Seit Anfang 2024 muss jede Frauendrztin / jeder Frauenarzt jede Schwangere Uber die
Maoglichkeit bzw. Vorteile einer friihen Diagnostik aufklaren. Die friihe Diagnostik wird in
der Regel zwischen 11+0 und 13+6 Schwangerschaftswochen durchgefiihrt.

Die friihe Diagnostik konnte folgende Untersuchungen beinhalten

= die frihe Feindiagnostik: Beurteilung der Organe bzw. der Frithentwicklung des
Kindes

= die Nackendickenmessung: NT-Diagnostik — siehe Kapitel 2 ,Nackendickenmessung”

= die Friiherkennung der Praeklampsie: die Praeklampsie (PE) ist eine Komplikation im
Verlauf der Schwangerschaft, von der etwa eine von 100 Frauen betroffen ist. Sie du-
Rert sich in Bluthochdruck, Wassereinlagerung im Gewebe und Eiweisausscheidung
im Urin. Das ungeborene Kind ist in vielen Fillen durch eine Unterfunktion der Pla-
zenta gefdhrdet. Bei einer von 200 Frauen ist zum Schutz der Mutter und des Kindes
eine Entbindung vor der 34. Woche erforderlich. Bei frither Erkennung in der ersten
Halfte der Schwangerschaft konnen MalRnahmen zur Vorbeugung ergriffen werden.
Auch konnen entsprechende Kontrolluntersuchungen veranlasst werden. Die Unter-
suchung auf Praeklampsie kann zusammen mit dem Ersttrimesterscreening (12. bis
14. SSW) durchgefiihrt werden. Eine eventuelle zusatzliche Blutprobe der Mutter auf
PLGF (Placenta Growth Factor) ist ebenfalls sinnvoll.

Fir die Risikobestimmung werden neben einigen Angaben zu vorangegangenen
Schwangerschaften und zur gesundheitlichen Vorgeschichte benétigt:

e Korpergrofe und Gewicht

e Blutdruckmessungen an den beiden Armen

e Dopplerflussmessungen in den die Gebarmutter versorgenden Arterien

e die Blutwerte PAPP-A oder PLGF

Eine von 200 Schwangeren entwickelt eine frithzeitig beginnende, schwere Prée-
klampsie. Generell wird derzeit ein individuelles Risiko von 1:100 (1%) oder mehr
zum Anlass genommen, die vorsorgliche Einnahme von Acetylslicylsdure (ASS) — 150
mg ASS abends zu empfehlen.

Die Kosten fiir Beratung, Ultraschall- und Laboruntersuchung werden leider von den
gesetzlichen Krankenkassen nicht Gbernommen. Es handelt sich um eine IGEL-Leistung
(Selbstzahler-Leistung).
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Zweittrimesteruntersuchung (21. — 24. Woche)

Groller Ultraschall, Feindiagnostik, Organultraschall nach dem Gendiagnostik-Gesetz.
Organultraschall (geht iiber den Organultraschall im Rahmen der Mutterschaftsvorsorge
hinaus):

Inhalt der Untersuchung

= Organscreening (Fehlbildungsausschluss)
= Fetale Echokardiographie (Ultraschall des fetalen Herzens)
= Doppler-Sonographie (Blutflussmessungen)

Ziel der Untersuchung

Ziel dieser Untersuchung ist es, weitestgehende Informationen tiber die Schwangerschaft
und den Zustand des ungeborenen Kindes zu erhalten. Es werden samtliche einsehbaren
Organe (Gehirn, Herz, Nieren, Wirbelsdule, Extremititen ...) hinsichtlich einer korrekten
Ausbildung und zeitgerechten Entwicklung untersucht. So kénnen haufig Gefdhrdungen
des ungeborenen Kindes frithzeitig erkannt werden, und es kann eventuell hilfreich einge-
griffen werden, beispielsweise durch eine Behandlung nach der Geburt (z.B. bei bestimm-
ten Herzfehlern), oder durch das Vorbereiten von Entscheidungen zu Geburtsart (Spontan-
geburt oder Kaiserschnitt), Geburtsort (Kinderklinik ja/nein) und Geburtszeitpunkt.

Wichtiger Bestandteil der Ultraschalluntersuchung in der 21. — 24. Woche ist auch die
Untersuchung der Durchblutung der Gebarmutter. Hier kdnnen entscheidende Informa-
tionen Uber ein erhohtes Risiko fiir Probleme gefunden werden, die im letzten Drittel der
Schwangerschaft auftreten (z.B. Prdeklampsie oder Plazentainsuffizienz, siehe Glossar)
und auf die wir mit enger Uberwachung und weiteren diagnostischen und therapeuti-
schen Mafinahmen reagieren kénnen. Dariiber hinaus gilt es die Lage des Mutterkuchens
und die Ldnge des Gebarmutterhalses zu beschreiben bzw. zu messen.

Die Untersuchung kann dazu fiihren, dass Probleme oder Anomalien, die beim ungebo-
renen Kind (Feten) vorhanden sind, erkannt und der Schwangeren und ihr nahe stehenden
Personen mitgeteilt werden. Diese kénnen von eher leichter Art und gut korrigierbar sein,
manche allerdings sind nicht oder nur sehr schwer behandelbar oder in sehr seltenen
Féllen mit dem Leben nach der Geburt nicht vereinbar.

In den allermeisten Féllen bestdtigt die Ultraschalluntersuchung das, was Sie sowieso
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vermutet haben, ndmlich dass bei Threm ungeborenen Kind keine erkennbaren Probleme
vorliegen.

Bitte lassen Sie sich nicht verunsichern, wenn lhr Kind ,recht groll” oder ,eher zart” ist.
Geringe Abweichungen vom Mittelwert sind vor wie nach der Geburt selbstverstandlich,
da nicht alle Menschen exakt die gleiche GroBe oder das gleiche Gewicht haben.

Die Untersuchung wird Gblicherweise im zweidimensionalen Ultraschall durchgefiihrt.
Die gleichfalls bei uns durchfiihrbare dreidimensionale (,3D*) Sonografie und ,4D” So-
nografie kann bei bestimmten Fragestellungen ergédnzende Informationen geben. Dane-
ben haben wir die Moglichkeit mit der farbcodierten Dopplersonografie Untersuchun-
gen der miitterlichen und fetalen Blutgefafse und insbesondere auch des fetalen Herzens
durchzufiihren.

Anmerkung

Wir wissen, dass die beschriebenen Sachverhalte teilweise sehr komplex und bei weitem
nicht fir jeden sofort und unmittelbar verstandlich sind. Sie werden vor und nach der
Ultraschalluntersuchung Gelegenheit haben, Fragen zu stellen.

Sollte sich dabei herausstellen, dass zusdtzlicher Gesprachsbedarf besteht, haben Sie
die Méglichkeit, eine ergdnzende humangenetische bzw. genetische Beratung zum Aus-
schluf8 bestimmter Erberkrankungen oder psychosoziale Beratung (Beratung bei bestimm-
ten Lebenskrisen) in Anspruch zu nehmen.
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Dritttrimesteruntersuchung (29. - 32. Woche)
Wachstumsultraschall, spate Feindiagnostik
Inhalte der Untersuchung

= Kontrolle des fetalen Wachstums
= Ausschluss einer Plazentainsuffizienz
= Ausschluss spaterkennbarer Anomalien

Die Untersuchung im letzen Drittel der Schwangerschaft hat im Wesentlichen das Ziel
der Vergewisserung, dass der Fet sich normal weiterentwickelt. Stellt man in dieser Pha-
se der Schwangerschaft ein verzogertes Wachstum (wie bei Plazentainsuffizienz) oder
ein verstarktes Wachstum (wie bei miitterlichem Schwangerschaftszucker / ,Schwanger-
schaftsdiabetes”) fest, so kdnnen wir unter Umstanden hilfreich eingreifen. In dieser Phase
der Schwangerschaft ist eine fetale Organreife erreicht, die ein Uberleben auRerhalb der
Gebarmutter hochwahrscheinlich macht.

Zu diesem Zeitpunkt ist die Feststellung einer Fehlbildung des Feten ausgesprochen un-
wahrscheinlich, wenn bei der friihen Feindiagnostik (12. - 14. Woche) und bei der Feindi-
agnostik in der 21. - 24. Woche keine Anomalien gesehen worden waren.

21

2

Invasive Eingriffe

Die Methoden der invasiven pranatalen Diagnostik werden {iberwiegend zur Chromoso-
menbestimmung des ungeborenen Kindes eingesetzt. Zum Einsatz kommen die Untersu-
chung von:

= Mutterkuchengewebe (Chorionzottenbiopsie)
= Fruchtwasser (Amniozentese)
= Kindlichem Blut (Nabelvenenpunktion)

Es gibt aber auch andere Fragestellungen, bei denen es zum Beispiel um den Nachweis
einer fetalen Infektionserkrankung, um das Wiederauftreten bestimmter familiar gehaufter
Erkrankungen (z.B. spezielle Stoffwechselerkrankungen oder Erkrankungen des Muskel-
systems) oder um bestimmte fetale Bluteigenschaften geht.

Die Untersuchungen haben in de Regel eine sehr hohe Aussagekraft. Zu beachten ist, dass
jeder Probenentnahme / jeder Punktion ein eingriffsbezogenes Risiko von ca. 0,3 - 0,5 %
innewohnt.

Dieses bezieht sich in erster Linie auf Verletzungen der Fruchtblase (Blasensprung), was
im Weiteren zu einem Verlust der Schwangerschaft i.S.e. Fehlgeburt oder bei Punktionen
jenseits der 20. SSW auch zur Geburt eines zwar lebensfdhigen, aber extrem unreifen
Kindes fiihren kann.

Ein Risiko fiir die direkte Schadigung des Kindes (Verletzung durch den Eingriff / die Punk-
tionsnadel) besteht praktisch nicht, da wir alle Eingriffe unter Sichtkontrolle (Ultraschall)
durchfiihren. Ein Risiko fiir Gesundheit oder Leben der Mutter besteht bei all den genann-
ten Eingriffen gleichfalls nicht.

Vor jeder invasiven Mallnahme besteht die Moglichkeit einer Beratung nicht nur durch
den durchfiihrenden Frauenarzt, sondern auch durch unsere Kollegen aus dem Bereich
der Humangenetik. Dariiber hinaus besteht auch die Moglichkeit einer weitergehenden
psychosozialen Beratung. Es muss betont werden, dass auch nach Anwendung aller Mal%-
nahmen der vorgeburtlichen Diagnostik inklusive der invasiven Diagnostik ein geringes
Restrisiko fiir eine nicht erkannte Erkrankung der Feten bestehen bleibt.
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Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese)

Unter Amniozentese versteht man die Entnahme von Fruchtwasser mit einer 0,7 mm diin-
nen, sterilen Nadel tiber die miitterliche Bauchdecke. Dies erfolgt ohne Betdubung, weil
die Nadel so diinn ist, dass man sie fast nicht spiirt. Bei einem getibten Untersucher sind
Komplikationen duferst selten und liegen in meiner Praxis bei ca. 0,1 - 0,2 %.

Der Eingiff erfolgt in der Regel ab der 16. Schwangerschaftswoche, wenn 150 bis 200 ml
Fruchtwasser vorhanden sind und unter Ultraschallkontrolle problemlos 12 ml entnom-
men werden kénnen.

Die Entnahme dient zur Untersuchung der im Fruchtwasser befindlichen kindlichen Zel-
len, meist zum Ausschluss von Stérungen der Chromosomen und bei speziellen Risiko-
konstellationen.

Die Auswertung dauert wegen der Anziichtung der kindlichen Zellen rund zwei Wochen
und wird in jedem Fall von der Krankenkasse bezahlt. Fiir die fiinf Chromosomen, die am
hdufigsten von einer Abweichung betroffen sind (Chromosomen 21, 18 und 13 sowie X
undY) existiert ein Schnelltest, der sogenannte FISH-Test. Das Ergebnis liegt nach 24 - 48
Stunden vor. Der abschliefende Befund mit Untersuchung aller Chromosomen erfolgt
aber auch in diesen Féllen nach ca. 14 Tagen.

Mutterkuchengewebe (Chorionzottenbiopsie)

Unter Chorionzottenbiopsie wird die Entnahme von Gewebe des Mutterkuchens (Pla-
zenta) zu diagnostischen Zwecken verstanden. Die Griinde fiir die Durchfiihrung sind im
Wesentlichen identisch mit denen der Fruchtwasseruntersuchung.

Das Mutterkuchengewebe enthilt Zellen, die den gleichen Ursprung wie der Fet haben,
namlich die befruchtete Eizelle. Nach der Befruchtung entwickelt sich ein Teil der durch
Teilung entstehenden Zellen zum Feten, ein Teil zum Mutterkuchen. Beide haben — bis
auf seltene Ausnahmefille — identische Erbanlagen. Somit kénnen fetale Stérungen durch
die Untersuchung dieses Gewebes erkannt werden. Wichtigster Unterschied zur Frucht-
wasserentnahme ist, dass die Chorionzottenbiopsie frither, meist ab der 12. Schwanger-
schaftswoche durchgefiihrt werden kann.

Wenn also die Ergebnisse moglichst frithzeitig in der Schwangerschaft vorliegen sollen,
ist die Chorionzottenbiopsie die bessere Untersuchungsmethode. Die Komplikationsrate
liegt bei ca. 0,5 %. Bei 1 - 2 % der Chorionzottenbiopsien erhdlt man besondere Chromo-

23

2

somenbefunde, bei denen unauffillige und auffillige Zellen nebeneinander vorkommen.
Diese sogenannten Mosaike beziehen sich meist lediglich auf den Mutterkuchen und
nicht auf den Feten. Je nach Situation wird man in so einem Falle mit lhnen die Moglich-
keit einer weiteren Untersuchung, z.B. einer Chromosomenbestimmung aus dem Frucht-
wasser oder Blut des Kindes besprechen.

Fetalblutentnahme

Die Fetalblutanalyse tber die Punktion der Nabelvene ist eine Technik, bei der unter
Ultraschallkontrolle aus der kindlichen Nabelschnur eine kleine Menge Blut entnommen
wird. Neben einer Chromosomenuntersuchung konnen bei dieser Untersuchung auch
bestimmte Blutmerkmale, wie z.B. die Gerinnung oder die Blutgruppe untersucht werden.

Technisch lduft die Untersuchung wie eine Amniozentese ab und kommt in der zweiten
Schwangerschaftshilfte zur Anwendung.

Das Risiko des Eingriffs ist je nach Untersuchungsbedingungen unterschiedlich hoch.
Wird der Eingriff von erfahrenen Untersuchern vorgenommen, liegt die Komplikationsrate
bei giinstigen Bedingungen bei ca. 0,5 - 1 %, bei ungiinstigen Bedingungen hoher.

Humangenetische Pranataldiagnostik

Eine humangenetische Pranataldiagnostik umfasst die Untersuchung von Chorionzot-
tengewebe, Fruchtwasserzelle und/oder fetalem Nabelschnurblut auf Chromosomensto-
rungen bzw. auf kleinere Erbgutveranderungen (Genmutationen). Die Untersuchungen
zielen ab auf die Erkennung genetischer Verdnderungen des ungeborenen Kindes als
Grundlage einer moglichst prazisen Information der Schwangeren und der werdenden
Eltern. Behandlungsoptionen fiir den Fetus selbst ergeben sich nach dem gegenwartigen
Wissenstand dagegen nur selten.

Bei einer vorgeburtlichen genetischen Untersuchung ist fiir die Schwangere nach dem
neuen Gendiagnostikgesetz von 2009 vor der Untersuchung und nach dem Vorliegen des
Untersuchungsergebnisses eine genetische Beratung vorgesehen. Die Beratung muss tiber
die Art und die Bedeutung der Untersuchung aufklaren sowie die damit verbundenen
moglichen medizinischen, psychischen und sozialen Fragen erortern.
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Mégliche Indikationen fiir die humangenetische Pranataldiagnostik sind:

= Klarung der genetischen Konstellationen bei erhdhter Wahrscheinlichkeit fiir eine
Chromosomenstérung, z.B. bei erhohtem Alter der Mutter (>35 Jahre), bei auffélligem
Serumtest der Mutter oder bei auffélligem Ultraschallbefund des Feten

= Verdacht auf eine fetale Chromosomenstérung

= bekannte oder vermutete molekular bedingte Erkrankungen oder Entwicklungsstdrun-
gen in der Familie

Genetische Beratung

Die Griinde fiir eine genetische Beratung kénnen vielfdltig sein. Sie kann vor, wahrend
oder auch nach einer Schwangerschaft sinnvoll sein.

Bei der Beratung vor einer geplanten Schwangerschaft kann es um die Frage des Wieder-
auftretens einzelner oder familidr auftretender Erkrankungen oder Entwicklungsstorungen
gehen. Diese ist insbesondere dann sinnvoll, wenn eine Verwandtenehe (,consanguine
Beziehung”) vorliegt, bei der z.B. im Falle einer Verbindung Cousin-Cousine die Wahr-
scheinlichkeit einer schweren Anomalie gegeniiber dem , iblichen” Risiko um 3 % erhoht
ist.

Wahrend der Schwangerschaft kann die Beratung hilfreich bei der Entscheidung fiir oder
gegen eine invasive Diagnostik zur vorgeburtlichen Chromosomenanalyse sein. Ferner
kénnen beim Nachweis von Entwicklungsstorungen des heranwachsenden Kindes Infor-
mationen Uber Krankheitsbilder, nachgeburtliche Prognose oder Behandlungsméglichkei-
ten gegeben werden.

In einzelnen Familien ist eine Erkrankung bekannt, fir die eine vorgeburtliche gezielte
Untersuchung angestrebt wird. Eine genetische Beratung ist im Zusammenhang mit der
Planung einer solchen Diagnostik wichtig. Nach der Schwangerschaft und insbesondere
nach einem gliicklosen Ausgang oder auch bei einer oder mehreren Fehlgeburten in der
Vorgeschichte kdnnen das Wiederholungsrisiko erdrtert und mogliche Ursachen abgeklart
werden. Auch spezielle Untersuchungen ggf. mit der Option vorbeugender Malknahmen
koénnen vor einer erneuten Schwangerschaft veranlasst werden (z.B. Blutgerinnungsanaly-
se der Mutter, Untersuchung bestimmter Erbmerkmale beider Partner, ...).
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Nicht Invasive Praenatale Diagnostik (NIPD) / Nicht Invasiver Prae-
nataler Test (NIPT) — u.a. Harmony-Test, Fetalis-Test und PraenaTest (alle
Tests sind in Deutschland zugelassen).

Zwischen dem Erst-Trimester-Screening und der “invasiven Diagnostik” kann seit August
2012 ein zusétzlicher “Bluttest” zum Ausschlul} oder Bestdtigung einer “freien” Trisomie
21 (Down-Syndrom), “freien” Trisomie 13 (Pdtau-Syndrom) und “freien” Trisomie 18 (Ed-
wards-Syndrom) durchgefiihrt werden. Auch die Geschlechtschromosomen kénnen mit-
untersucht werden, z.B. Auffilligkeiten bei einem Madchen oder bei einem Jungen. Das
Geschlecht darf in Deutschland erst ab 14+ SSW mitgeteilt werden.

Auch bei Gemini (Zwillingsschwangerschaften) kann dieser “Bluttest” durchgefiihrt wer-
den. Allerdings besteht bei einer Mehrlingsschwangerschaft grofSte Vorsicht hinsichtlich
des Ergebnisses.

Die Empfindlichkeit der Untersuchung liegt zwischen 90 und 98% (je nach Zielsetzung).
Da dieser “Bluttest” ebenfalls zum Screening gehort, muss im Falle eines auffalligen Er-
gebnisses eine Bestdtigung, z.B. durch eine Fruchtwasserpunktion, erfolgen.

SeitJuli 2022 wird, wenn die zustdndige Frauendrztin / der zustdndige Frauenarzt dies be-
furwortet, der NIPT fiir Trisomie 21/13 und 18 von der Krankenkasse tibernommen. Laut
der Deutschen Gesellschaft fiir Ultraschall in der Medizin (DEGUM, ,10 goldene Regeln
fir die Durchfiihrung eines NIPT-Tests”) soll der NIPT nur im Zusammenhang mit einer
Ultraschalluntersuchung am besten mit einem Erst-Trimester-Screening durchgefiihrt wer-
den. Die Erst-Trimester-Untersuchung ist nach wie vor eine IGEL-Leistung (Selbstzahler).
Vor der Blutentnahme muss eine genetische Beratung erfolgen. Diese wird in der Regel
von erfahrenen Pranataldiagnostikern oder Humangenetikern durchgefiihrt. Der Berater
muss entsprechend qualifiziert sein, da es sich um eine “fachgebundene” genetische Be-
ratung handelt.

Diese Beratung wird selbstverstandlich in der Praxis durch Dr. Simoens persénlich durch-
gefiihrt. Nach der Beratung erfolgt eine sorgféltige Ultraschalluntersuchung. In der Regel
sollte ebenfalls eine weitergehende Organuntersuchung (20. bis 22. SSW) durchgefiihrt
werden.
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Gyndkologischer Ultraschall

Diese Untersuchung ist eine spezielle Diagnostik, die in der Regel nach Zuweisung lhres
betreuenden Gyndkologen erfolgt.

Der vaginale, durch die Scheide durchgefiihrte Ultraschall bietet die Moglichkeit einer
risikofreien, mit unseren modernen Geraten sehr feinen und genauen Darstellung mogli-
cher Verdnderungen an den inneren weiblichen Geschlechtsorganen.

Auch im Bereich des gyndkologischen Ultraschalls gilt, dass wir zwar viele Probleme
erkennen konnen, auch hier ist es jedoch durchaus moglich, dass in Abhdngigkeit vom
jeweils bestehenden Problem manche Veranderungen nicht erkannt oder sicher eingeord-
net werden kdnnen.

Impressum
Die Grundlage dieser Texte mit freundlicher Genehmigung des Berufsverbandes nie-
dergelassener Pranatalmediziner (BVNP e.V.)
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Wichtige Abkiirzungen

AC
AFP
AU
BEL
B-HCG

CTG

FBA
FG

FFTS

FISH
GBT

HCG

HSV
KU
KT
MuVo
OBT
oGTT
Pl

PAPP-A

PE
PLGF
RI

SS
SSW
SUA

Amniozentese (Fruchtwasseruntersuchung)

Alpha-Fetoprotein

Abdomenumfang

Beckenendlage

Humanes Chorion Gonadotropin der -RB-Untereinheit (klassisches Schwanger-
schaftshormon)

Kardio-Tokogramm (zeitgleiche Registrierung von kindlichen Herzténen und
miitterlicher Wehentatigkeit)

Fetale Blutanalyse (Entnahme von fetalem Blut tiber die Nabelschnur)
Frihgeburt (alle Kinder, die vor der vollendeten 37. Schwangerschaftswoche
geboren werden, also vor 37+0 SSW)

Feto-Fetales-Transfusions-Syndrom (spezielle Problematik der Blutumvertei-
lung bei eineiigen Zwillingen)

Fluoreszenz in situ Hybridisierung

Glucose-Belastungs-Test (Zuckertest, auch oGTT genannt, zum Ausschluss von
Gestationsdiabetes)

(,Human Chorion Gonatotropin“) Schwangerschaftshormon dessen Konzent-
ration unter anderem zur Risikoabschitzung fir Chromosomenanomalien ge-
nutzt werden kann

Herpes simplex Virus (virale Infektionserkrankung)

Kopfumfang

Konzeptionstermin (Befruchtungstermin)

Mutterschaftsvorsorge

Oxytocin Belastungstest (Wehen Belastungstest)

oraler Glucose Toleranz Test (siehe auch GBT)

Pulsatilititsindex (Parameter bei der Blutflussmessung in miditterlichen und/
oder kindlichen Gefédlien)

Pregnancy associated Plasma Protein A (Blutwert zur Abschdtzung fir die
Wabhrscheinlichkeit einer Chromosmenstorung)

Praeklampsie

Placenta Growth Factor

Resistance Index (Parameter bei der Blutflussmessung in miitterlichen und/
oder kindlichen Gefdlien)

Schwangerschaft

Schwangerschaftswoche

singuldre Umbilicalarterie
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Glossar Wichtige Links
Echokardiographie.........ccccccee Ultraschalluntersuchung des Herzens Allgemeine Informationen
Embryo.... - - Bezeichnung fiir das ungeborene Kind bis zur 12. www.diako-kassel.de
Schwangerschaftswoche www.eumom.de www.dw-kassel.de www.stillen.de
Farbdopplersonographie....... Eine spezielle Form der Ultraschalluntersuchung, bei www.9monate.de www.bmfsfj.de www.erziehungsgeldkasse.de
der Blutflisse im Kreislauf von Mutter und Kind farblich
dargestellt werden und ausgemessen werden kénnen Verbdnde und Fachgesellschaften
Fetus..... - - Bezeichnung fiir das ungeborene Kind nach der 12. www.bvnp.de www.dggg.de www.fetalmedicine.com
Schwangerschaftswoche www.fmf-deutschland.de
Plazenta... . . Mutterkuchen www.degum.de (u.a. zertifizierte Arzte und was ist DEGUM Stufe II-Kursleiter)
Praeklampsie........ccoonn ,Schwangerschaftsvergiftung” Verdnderung in der 2.
Haélfte der Schwangerschaft mit den Symptomen hoher Spezielle Informationen
Blutdruck, Eiweifausscheidung im Urin sowie Wasse- Wirbelsaulendefekte
reinlagerung www.asbh.de (Arbeitsgem. Spina bifida und Hydrocephalus)
www.arque.de (Arbeitsgem. fiir Querschnittgelahmte mit Spina bifida)
Herzfehler:
www.bvhk.de (Bundesverband Herzkranke Kinder e.V.)
Chromosomenstorungen
www.leona-ev.de (Verein fiir Eltern chromosomal geschadigter Kinder)
www.down-syndrom.de www.turner-syndrom.de  www.klinefelter.org
Selbsthilfegruppen
www.muschel.de www.initiative-regenbogen.de

www.lkg-selbsthilfe.de (Lippen-Gaumen-Fehlbildung) (Rosenthal Gesellschaft)
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Notizen



Frauenklinik — Geburtsklinik
Abteilung fiir Geburtshilfe und Pranatalmedizin

Praxis fiir Pranatale Diagnostik und Therapie
Herkulesstralle 34A, 34119 Kassel

Informationen und Terminvereinbarung unter:

T (0561) 1002-1250 Praxis fiir Pranatale Diagnostik und Therapie

T (0561) 1002-1260 Chefarzt Dr. W. Simoens, DEGUM ll-Kursleiter
wouter.simoens@agaplesion.de, Praxisgyn.DKK@agaplesion.de
www.diako-kassel.de

Wie erreiche ich die Praxis?

Mit offentlichen Verkehrsmitteln:
e Vom Bahnhof Kassel-Wilhelmshohe oder der Innenstadt mit den Stralenbahnlinien
1, 3, 7 bis Haltestelle Kirchweg oder Straenbahnlinie 4 und 8 bis Haltestelle Bebelplatz.

Mit dem Auto:
e Autobahnausfahrt Stadtmitte oder Wilhelmshohe - Richtung ICE-Bahnhof
e Auf der Wilhelmshdher Allee der Ausschilderung ,Diakonie-Kliniken” folgen
e Parkplatze finden Sie in unserem Parkhaus, Herkulesstrale,
im Tiefgeschoss des Diakonissen-Krankenhauses
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