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Untersuchungen/ Préanataldiagnostik

Sie wiinschen sich ein Kind und sind nun schwanger. In
den zurilckliegenden ersten Wochen dieser Schwanger-
schaft haben Sie mdglicherweise Freude, Sorge oder
Unsicherheit durchlebt. Es beschéftigen Sie Fragen zur
zukiinftigen Lebensgestaltung und Sie ahnen, dass noch
viel auf Sie zukommen wird. Vielleicht splren Sie bereits
einen Beginn von ,elterlicher Sorge” fir Ihr Kind und den-
ken: ,Hoffentlich geht alles gut!“ Sie verstehen nun, dass
viele werdende Eltern auf die Frage, ob sie sich einen
Jungen oder ein Madchen wiinschen, antworten: ,Egal,
Hauptsache gesund!”

Jetzt oder demnachst werden Sie mit der Frage nach
Pranataler Diagnostik konfrontiert.

Viele von lhnen werden die Pranatale Diagnostik als
beruhigend erleben, denn es ist fiir Sie eine Erleichterung
so genau und so friih wie mdglich zu wissen, dass lhr
ungeborenes Kind mit grofer Wahrscheinlichkeit keine
erkennbaren Fehlbildungen und Fehlentwicklungen hat.

Tatsachlich kommen 96% aller Kinder gesund zur
Welt.

Manche werdenden Eltern werden jedoch mit unerwarte-
ten Untersuchungsergebnissen konfrontiert: es wird ein
auffalliger Befund festgestellt.

Das kann eine Entwicklungsstérung oder Fehlbildung
sein, deren Verlauf und unterschiedliche Erscheinungs-
bilder medizinisch gut dokumentiert und erforscht sind.
Die Eltern kdnnen sich umfassend informieren.

Sofern eine Erkrankung festgestellt wird, die behandelbar
ist, kann die Geburt und die beste nachgeburtliche Ver-
sorgung des Kindes genau geplant werden, z. B. bei
einigen Herzfehlern oder operativ korrigierbaren Krank-
heiten.

Fir manche Eltern ist die innere Vorbereitung auf das
zukiinftige Zusammenleben mit einem kranken oder be-
hinderten Kind von groftem Wert.

Die Pranatale Diagnostik beinhaltet aber auch, sich bei
festgestellten schweren Erkrankungen des Ungeborenen,
die zu einer ,Gefahr flr das Leben oder einer schwerwie-
genden Beeintrachtigung des korperlichen oder seeli-
schen Gesundheit der Schwangeren® fiihren kénnen, sich
mit der Problematik eines Schwangerschaftsabbruches
auseinanderzusetzen.

Es kann jedoch auch Diagnosen und Befunde geben, die
keine sichere Aussage Uber den Schweregrad einer Er-
krankung, Beeintrachtigung oder Behinderung lhres Kin-
des zulassen. In solchen Féllen muss haufig abgewartet
werden, um im weiteren Verlauf der Entwicklung Ihres
Kindes, vielleicht sogar erst nach der Geburt, eine ge-
nauere Diagnose stellen zu kénnen. Das kann zu grol3en
Angsten und Unsicherheiten, manchmal sogar zu einer
Ubersturzten Entscheidung fir einen Schwangerschafts-
abbruch fihren.

Wie viel méchten Sie liber

lhr ungeborenes Kind wissen?

Viele Eltern empfinden den Einsatz von Technik in der
Schwangerschaft als stérend oder beeintrachtigend in
ihrem zuversichtlichen Erleben der Schwangerschaft. Es
ist daher wichtig zu wissen:

Keine der angebotenen Untersuchungen im Rahmen
der Pranatalen Diagnostik muss in Anspruch ge-
nommen werden.

Die Moglichkeiten der Pranatalen Diagnostik kdnnen
lhnen auch nicht die Auseinandersetzung mit der Frage
abnehmen: Kann ich mir vorstellen, ein krankes oder
behindertes Kind zur Welt zu bringen und mit ihm zu
leben? Und:

Selbst die Nutzung samtlicher Untersuchungen und
gute Untersuchungsergebnisse garantieren nicht,
dass ein Kind gesund zur Welt kommt.

Um lhnen lhre Entscheidung, ob und in welchem Umfang
Sie die Pranatale Diagnostik in Anspruch nehmen wollen,
zu erleichtern, méchten wir lhnen im folgenden einen
Uberblick iiber die zur Zeit gédngigen Methoden der Pra-
nataldiagnostik geben.

Eine individuelle Beratung - bei |hrer betreuenden Frau-
enarztin / lhrem betreuenden Frauenarzt, einer human-

genetischen Beratungsstelle, einer anderen Beratungs-
stelle oder einem Pranataldiagnostiker vor Durchfiihrung
eines Ultraschalls oder einer anderen Untersuchung —
kann damit erleichtert, aber nicht ersetzt werden.

UNTERSUCHUNGSMETHODEN

1. Ultraschall im Rahmen der

Allgemeinen Schwangerschaftsvorsorge

Zur ,Allgemeinen Schwangerenvorsorge“ gehdren drei
Ultraschalluntersuchungen, die um die 10., 20. und 30.
Schwangerschaftswoche (SSW) von lhrer/lhrem betreu-
enden Frauenarztin/arzt durchgefiihrt werden.

1.1. Beim ersten Ultraschall..

im ersten Schwangerschaftsdrittel ist die Herzaktivitat
lhres Kindes bereits deutlich sichtbar. Jetzt wird der er-
wartete Geburtstermin festgelegt und es kénnen Mehr-
lingsschwangerschaften entdeckt werden. AulRerdem wird
auf eine ausgepragte Flissigkeitsansammlung im Nacken
geachtet. Dies kann ein Hinweis auf eine Entwicklungs-
stérung sein. Davon zu trennen ist die
Nackentransparenzmessung (s. 2.1. mit einer
Risikoeinschétzung zur Trisomie 21, der hé&ufigsten
Chromosomenstérung).

1.2. Beim zweiten Ultraschall..

sind bereits alle Organe lhres Kindes erkennbar. Bei
besonderen Hinweiszeichen wie z.B. einer ungewohnli-
chen Fruchtwassermenge oder Auffalligkeiten beim Kind
wird in der Regel eine weiterflihrende Diagnostik empfoh-
len oder die Meinung eines Spezialisten fir Pranataldia-
gnostik eingeholt.

1.3. Beim dritten Ultraschall..

wird das Wachstum lhres Kindes, seine Lage, der Sitz der
Plazenta und die Menge des Fruchtwassers untersucht.
Manche Entwicklungsstérungen kénnen erst jetzt gese-
hen werden; weitere vorgeburtliche Untersuchungen
werden dann angeboten, s. Spezielle Untersuchungen
Pkt. 2.-4.

Die folgenden Untersuchungen gehoéren nicht alle zu den
Regelleistungen der Schwangerschaftsvorsorge. Sie
werden im allgemeinen nicht von der Frauenarztin/dem
Frauenarzt, sondern auf ihr/sein Anraten bei Vorliegen
von Risiken oder lhren eigenen Wunsch von in Pranatal-
diagnostik ausgebildeten Arzten in Praxen oder Geburts-
kliniken durchgefiihrt. Die Kosten daflr tragen Sie bei
einigen Untersuchungen selbst.



2. Spezieller Ultraschall im Rahmen der Pranataldia-
gnostik

2.1. Nackentransparenzmessung 12. - 13. SSW

Bei der Nackentransparenzmessung wird eine flissig-
keitsgefillte Zone im Nacken gemessen, die jedes Kind in
der Frihschwangerschaft hat. Bei Chromosomenstérun-
gen oder bestimmten Erkrankungen ist sie verdickt. Mit
dieser Methode wird keine Diagnose gestellt, sondern
eine statistische Wahrscheinlichkeit fir eine Trisomie
errechnet (Erkennungsrate bis zu 80%). Auch ein Herz-
fehler kann Ursache fir diese vermehrte Flissigkeitsan-
sammlung sein. Wichtig fur Sie ist zu wissen: die meisten
Kinder sind trotz ,auffalliger” Nackentransparenz gesund.
Auf dieser Grundlage kann dann eine Entscheidung fir
oder gegen eine weiterfiihrende Diagnostik, eine Chro-
mosomenanalyse getroffen werden (siehe Fruchtwasser-
punktion, Chorionzottenbiopsie). Eine hohe Erkennungs-
rate fir Chromosomenstérungen oder friih erkennbare
Fehlbildungen kann derzeit in Deutschland nur von zertifi-
zierten Praxen u. Zentren mit einer Qualifikation ver-
gleichbar der DEGUM* Stufe Il u. Ill erwartet werden.
*DEGUM Deutsche Gesellschaft fiir Ultraschall in der
Medizin

2.2, Feindiagnostik (,,Organ-Ultraschall“ oder

»GroBer Ultraschall“) 20.-22. SSW

Mit diesem Ultraschall untersucht und beurteilt die Arz-
tin/der Arzt Organentwicklung und Wachstum lhres Kin-
des. Mittels der ,Farbdoppler-Sonographie“ lassen sich
durch die optische und akustische Darstellung von Blut-
stromen bei Mutter und Kind sowohl mégliche Herzfehler
diagnostizieren als auch die Blutversorgung der Gebar-
mutter und Nabelschnur beurteilen. Dies kann auch flr
die Gesundheit der Schwangeren wichtig sein.

3. Untersuchungen des Blutes der Schwangeren

3.1. AFP-(Alpha-Feto-Protein)Test 16.-19. SSW

Bei einem erhohten EiweiR-Wert im Blut der Mutter
kann ein ,,offener Riicken*“ oder ein Bauchwanddefekt
beim Kind vorliegen.

3.2. Triple-Test 16.-19. SSW

Beim Triple-Test wird, nach genauer Bestimmung der
Schwangerschaftsdauer, anhand von drei mitterlichen
Blutwerten (2 Schwangerschaftshormone und AFP) die
Wahrscheinlichkeit fiir ein Kind mit Down-Syndrom ermit-
telt. Er hat sich jedoch als weniger aussagekraftig erwie-
sen als die Nackentransparenzmessung (s. 2.1.), denn
die Erkennungsrate betragt ca. 60%, und es gibt haufig

falsch positive Testergebnisse bei nicht genau bekanntem
Empfangnistermin.
Als Routineuntersuchung eingesetzt, hat er in der Ver-
gangenheit oft zu unndtiger Unsicherheit und Angst bei
den Eltern geftihrt.

3.3. Bestimmung von PAPP-A und freiem Beta-HCG
11.-13. SSW

Mit dieser Laboruntersuchung eines Schwangerschafts-
eiweifles und eines Schwangerschaftshormons kann die
Nackentransparenzmessung erganzt werden. Damit |asst
sich die statistische Wahrscheinlichkeit fir ein Kind mit
Down-Syndrom noch zuverlassiger ermitteln. Diese Un-
tersuchung wird Ihnen ab 2002 sehr grof3ziigig angebo-
ten. Ohne ausreichende Aufklarung und ohne begleitende
Ultraschallfeindiagnostik, vergleichbar der DEGUM Quali-
fikation Stufe II-1ll (s. 2.1.), ist allerdings die gleiche Prob-
lematik wie beim ,Triple Test" zu beflirchten

4. Methoden invasiver Diagnostik zur Durchfiihrung
einer Chromosomenanalyse

Mit einer Chromosomenanalyse kann das Vorhandensein
fehlender oder (berzahliger Chromosomen festgestellt
werden. Bei der bekanntesten Behinderung, dem Down-
Syndrom, auch Trisomie 21 genannt, ist das Chromosom
21 dreifach statt zweifach vorhanden. Ebenso werden
gréRere Strukturabweichungen der Chromosomen er-
kannt. Andere genetisch bedingte Erkrankungen wie z.B.
Mukoviszidose werden jedoch nur bei familiarem Vor-
kommen mit einer molekulargenetischen Untersuchung
gezielt gesucht beziehungsweise ausgeschlossen.

Die Kosten werden zur Zeit ab dem 35. Lebensjahr oder
bei auffalligen Ultraschallbefunden von den Krankenkas-
sen ubernommen.

4.1. Chorionzottenbiopsie ab 12/13. SSW

Unter Ultraschallsicht wird durch die Bauchdecke mit
einer dinnen Hohlnadel etwas Gewebe aus der Vorform
der Plazenta (Chorion) entnommen. Ein erster Befund
liegt bereits nach wenigen Tagen vor. Zur Absicherung
des Ergebnisses wird eine Langzeitkultur angelegt, die
nach 2-3 Wochen in 98 % der Falle das erste Ergebnis
bestatigt. Das Risiko einer durch die Untersuchung aus-
gelosten Fehlgeburt betrégt in erfahrenen Handen ca.
0,5-1%. Selten ergibt sich ein ,Mosaik‘- Befund. Er be-
sagt, dass gesunde und kranke Zellen nebeneinander
vorliegen. Dann ist ungewiss, ob sich die veranderten
Zellen nur im Choriongewebe befinden, oder auch das
Kind betreffen. Weitere Untersuchungen wie z.B. eine
Fruchtwasserpunktion kdnnen jetzt sinnvoll sein.

4.2. Fruchtwasserpunktion (Amniozentese) ab 15/16.
SSwW

Unter Ultraschallsicht wird durch die Bauchdecke mit
einer dinnen Hohlnadel Fruchtwasser enthommen. Es
enthalt Zellen von Haut und Harntrakt des Kindes in einer
Menge, die eine Chromosomenanalyse nach Anlage
einer Zellkultur méglich macht. Der Befund ist nach 2-3
Wochen zu erwarten. Das Fehlgeburtsrisiko nach diesem
Eingriff ~ betrdgt ebenfalls 0,5-1%. Bei  Frih-
Amniozentesen 12.-14. SSW muss von einem hdéheren
Risiko ausgegangen werden.

Es gibt die Moglichkeit, mit Hilfe des FISH-Tests, einer
Fluoreszenz-Technik, bereits nach 1-2 Tagen eine Aus-
sage uber die Chromosomen 21, 18, 13 und die Ge-
schlechtschromosomen zu machen. Dieser Test wird von
den gesetzlichen Krankenkassen nicht bezahlt.

4.3. Nabelschnurpunktion ab ca. 20. SSW

Bei speziellen Fragestellungen kann unter Ultraschallsicht
mit einer diunnen Hohinadel Blut aus der Nabelschnur
enthommen werden. Das Ergebnis liegt nach 1-2 Tagen
VvOor.

Die Rate der Fehlgeburten oder anderer Komplikationen
liegt in spezialisierten Zentren kaum hoher als bei der
Amniozentese.
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Beratungsstellen in Berlin,
eine Auswahl ohne Anspruch auf Vollstandigkeit.

Konfliktberatung u. -betreuung

Beratungsstelle LYDIA

Schwangerschaftsberatung / Sozialdienst kath. Frauen
Pappelallee 62

10437 Berlin-Prenzl. Berg

Tel.: 281 41 85, Fax.: 44 67 88 99

e-mail lydia.skf@berlin.de

Berliner Hebammenverband e.V.
Erkelenzdamm 33

10999 Berlin-Kreuzberg

Tel. 030-694 61 54

Fax 030-6160 93 54
http://www.berliner-hebammenverband.de
e-mail: info@berliner-hebammenverband.de

Eltern beraten Eltern von Kindern mit und ohne Be-
hinderung e.V. / Selbsthilfeprojekt

Gritznerstr. 18-20

12163 Berlin-Steglitz

Tel.: 030-821 67 11

http://www.eltern-beraten-eltern.de

e-mail: mail@eltern-beraten-eltern.de

Evang. Beratungsstelle fiir Ehe-, Familien-, Erzie-
hungs- und Lebensfragen

Luisenstr. 45

10117 Berlin-Mitte

Tel.: 030— 82 47 54 u. 281 74 05

http://www.ekful.de

e-mail: Beratung-Mitte@EJF.de

Lebenshilfe Berlin

Eltern- und Familienberatung

WallstralRe 15-15a, 10179 Berlin-Mitte

Tel.: 030-82 99 98-102/103
http://www.lebenshilfe-berlin.de
e-mail:_elternberatung@lebenshilfe-berlin.de

Pro Familia Berlin

Kalckreuthstr. 4

10777 Berlin-Schéneberg

Tel.: 030-398 498 98
http://www.profamilia.de/lv_start.html

Sozialmedizinischer Dienst fiir Eheberatung, Famili-
enplanung und Schwangerschaft

Wilmersdorfer Str. 98-99

10629 Berlin-Charlottenburg

Tel.: 030-90291 — 8208/-8325

Humangenetische Beratungsstellen

Fr. Dr. med. Ute Knoll

Kinderheilkunde/Medizinische Genetik Partnerschaft
fiir Gyn./Geb. u. Genetik

Kurfurstendamm 199

10719 Berlin

Tel. 030-88043177

Fax 030-8804 3178

http://www.kudamm-199.de

e-mail genetik@kudamm-199.de

PD Dr. H. Neitzel - Chromosomenlabor
Institut fiir Humangenetik

Charité Campus Rudolf Virchow —Klinikum
Augustenburger Platz 1

13353 Berlin

Tel. 030-45056 6412
http://www.charite.de/humangenetik2

Dr. med. Lutz Pfeiffer

Praxis fiir Medizinische Genetik
Frankfurter Allee 111

10247 Berlin

Telefon: 030-422-9333

Fax: 030-422-56319
http://home.t-online.de/home/pfeiffer.belitz
e-mail:pfeiffer.belitz@t-online.de

Institut fiir Medizinische Genetik

Abt. f. Klinische Genetik/ Beratung

Charité Campus Mitte

Luisenstr. 13a

10098 Berlin

Tel. 030-4505 69132
http://www.charite.de/ch/medgen/img_files/klinische gene
tik.html

Die Konfliktberatung ist kostenlos, genetische Beratungen
werden in der Regel von den Krankenkassen ibernom-
men.

Weitere Beratungsstellen im Bundesgebiet finden Sie
bei den Links auf unserer Homepage.

http://www.infopd.de
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