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Gründe für eine Amniozentese �± Indikationen  
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mit deren Hilfe kindliche Zellen zur weiteren Untersu-
chung gewonnen werden. Während mit der reinen Ultra-
schalluntersuchung Entwicklungsstörungen und organi-
sche Fehlanlagen erkannt werden, dient die Amniozente-
se zur Erkennung von Chromosomenstörungen, das heißt 
von Veränderungen der Anzahl oder des Aufbaus der 
Erbträger. Im Normalfall hat jeder Mensch 46 Chromoso-
men in jeder Zelle seines Körpers, welche die Erbinforma-
tion tragen. 
 
Um die Empfängnisphase herum können zufällige Vertei-
lungsstörungen auftreten. Der bekannteste dieser Zufalls-
fehler ist die Trisomie 21, das Down-Syndrom. In jeder 
Schwangerschaft besteht ein gewisses Risiko, dass das 
Kind eine solche zufällige Störung haben könnte. Mit 
zunehmendem Alter der Schwangeren nimmt dieses 
Risiko zu (Altersindikation). 
 
Gründe für eine Amniozentese können auffällige Befunde 
beim Screening im ersten Trimenon (Messung der Na-
ckentransparenz und Serumparameter beta-hCG und 
PAPP-A), bei der Ultraschalluntersuchung des Feten oder 
bei familiär vererbten und gehäuft auftretenden Erkran-
kungen sein (molekulargenetische Diagnostik). Auch der 
Wunsch der werdenden Eltern nach größtmöglicher Si-
cherheit kann eine Indikation zu Amniozentese darstellen. 
 
Bei vielen Chromosomenstörungen (wie z.B. dem Down 
Syndrom) kommen zwar häufig Herzfehler und andere 
strukturelle Fehlanlagen vor, in einigen Fällen zeigen sich 
aber im Rahmen der Organdiagnostik keine darstellbaren 
Auffälligkeiten. Das Risiko einer Chromosomenstörung 
sinkt zwar mit einer unauffälligen Ultraschalluntersuchung, 
sicher auszuschließen ist diese aber mit dem Ultraschall 
nicht. Der sichere Ausschluss einer Chromosomenstö-
rung gelingt nur mit einer invasiven Diagnostik. 
 
Der seit einigen Jahren verfügbare Bluttest auf Trisomie 
21, 13, 18 aus mütterlichem Blut kann viele Fragestellun-
gen, die sich aus solchen Situationen ergeben, nicht 
vollständig beantworten und ersetzt daher die invasive 
Diagnostik in der Regel nicht. In bestimmten Situationen 
kann dieser Bluttest aber hilfreich sein, dazu beraten wir 
Sie gerne im persönlichen Gespräch. 
 
Die eigentlichen Erbkrankheiten beruhen auf Genverän-
derungen, die entweder neu entstanden sind oder bei 
einem bzw. bei beiden Eltern bereits vorliegen. Beispiele 
für eine solche Erkrankung sind etwa die Mukoviszidose 
oder andere Stoffwechselerkrankungen.  
 
 
 

 
Bei der großen Zahl möglicher Störungen müssen die 
Möglichkeiten der Erkennung und auch die etwaigen 
Konsequenzen einer Erkrankung vor einer invasiven 
Diagnostik in einem humangenetischen Beratungsge-
spräch geklärt werden. Wenn in den Familien bislang 
keine Erkrankungsfälle aufgetreten sind, sind vorgeburtli-
che Suchtests auf das Vorliegen von derartigen Erkran-
kungen nur selten möglich. 
 
 
 
 

Ablauf der Untersuchung  

Vor jeder Amniozentese wird eine detaillierte Ultraschall-
untersuchung durchgeführt. Sie müssen für den Eingriff 
nicht nüchtern sein. Unter ständiger Ultraschallkontrolle 
wird eine sehr dünne Nadel so in die Fruchthöhle einge-
führt, dass eine Verletzung des Kindes extrem unwahr-
scheinlich ist. Die Punktion erfolgt unter sterilen Bedin-
gungen. Eine lokale Anästhesie, ist nicht notwendig. 
 
Der Eingriff dauert nur wenige Minuten. Es werden ca. 15-
20 ml Fruchtwasser abgezogen und aus den darin enthal-
tenen kindlichen Zellen Kulturen angelegt. Da diese Zell-
kulturen Zeit für Wachstum und Vermehrung benötigen, 
liegt das Ergebnis der Fruchtwasseranalyse erst ca. 2 
Wochen nach der Punktion vor. 
 
In besonderen Fällen oder auf Wunsch kann ein zusätzli-
cher Schnelltest (FISH-Analyse) durchgeführt werden, 
welcher die drei häufigsten Chromosomenstörungen 
Trisomie 21 (Down Syndrom), Trisomie 18 (Edwards-
Syndrom) und Trisomie 13 (Pätau-Syndrom), sowie Stö-
rungen der geschlechtsbestimmenden Chromosomen 
bereits einen Tag nach der Untersuchung mit hoher Si-
cherheit ausschließen oder nachweisen kann.  
 
Die zusätzliche Bestimmung eines Eiweißstoffes (Alpha-
Fetoprotein) und eines Enzyms im Fruchtwasser ermög-
licht mit hoher Sicherheit die Erkennung von Spaltbildun-
gen des Rückens (Spina bifida). Dies ist bei der Chori-
onzottenbiopsie nicht möglich. Allerdings können Spaltbil-
dungen auch durch eine detaillierte Fehlbildungsdiagnos-
tik mit gleicher Sicherheit ausgeschlossen werden, so 
dass die Bedeutung der AFP-Diagnostik heute eher ge-
ring ist und keine eigenständige Indikation zur Durchfüh-
rung einer invasiven Diagnostik darstellt. 
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