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Allgemeine Informationen zur

Pranataldiagnostik

Sehr geehrte Patientin,

mit dieser Download-Information stellen wir lhnen unser
Angebot der vorgeburtlichen Diagnostik sowie einige
Grundbegriffe und Prinzipien der Pranataldiagnostik vor.

Unter dem Oberbegriff Pranataldiagnostik werden alle
Untersuchungen zusammengefasst, die in der Schwan-
gerschaft angewendet werden. Die speziellen Ultra-
schalluntersuchungen dienen dabei der mdglichst ge-
nauen Beurteilung des ungeborenen Kindes. In aller
Regel kdnnen wir Sie mit einem unauffélligen Befund
beruhigen und zeigen, dass die Entwicklung regelrecht
verlauft.

In seltenen Fallen ist eine abnormale Entwicklung zu
erkennen, es kann sich dabei um Chromosomenstérun-
gen, Erbkrankheiten oder Fehlentwicklungen der Organ-
anlagen sowie Wachstumsstdrungen handeln.
Chromosomenstdrungen bedeuten bei den Chromoso-
men, den Tragern der Erbanlage, Abweichungen von der
Norm: Hierbei kdnnen Anzahl oder Struktur der Chromo-
somen verandert sein. Die haufigste Chromosomensto-
rung, und wohl deshalb den meisten bekannt, ist das
Down-Syndrom. Durch einen Verteilungsfehler liegt
dabei das Chromosom 21 in jeder Korperzelle drei- statt
zweimal vor (Trisomie 21). Das Risiko dafuir steigt mit
dem mautterlichen Alter an.

Veranderungen der Gene, die zu den eigentlichen Erb-
krankheiten fiihren, kann man in der Regel nur durch
gezielte Suchtests feststellen. Wenn bei lhnen oder in
lhrer Familie eine genetische Erkrankung vorliegt, emp-
fehlen wir lhnen zunéchst ein humangenetisches Bera-
tungsgesprach. Auch vor einer geplanten Ultraschallun-
tersuchung erfolgt eine genetische Basisberatung durch
uns.

Es gibt aber auch Erkrankungen oder Fehlbildungen, die
nicht mit einer Chromosomenstérung einhergehen, wie
z.B. ein Herzfehler des Kindes. Ursachen fur solche
Fehlentwicklungen sind oft nicht zu finden. Manchmal
koénnen auf3ere Einflisse wie Medikamente-, Nikotin- und
Alkohol-einwirkungen, Réntgenstrahlen oder mutterliche
Infektionen mit daftr verantwortlich sein.

Im Folgenden méchten wir Ihnen eine Ubersicht der
verschiedenen Untersuchungen erméglichen, damit Sie
sich ganz in Ruhe informieren und orientieren kdnnen.
Gerne helfen wir Ihnen auch im personlichen Gesprache
herauszufinden, welche vorgeburtlichen Untersuchungen
fur Sie sinnvoll sind.

Weitere Informationen finden Sie auf unserer Internetsei-
te unter:
(www.praenatalschall.de/informationen/infomaterial)

Ersttrimesterscreening (ETS) /
Nackentransparenzmessung

Die Untersuchung besteht aus zwei Komponenten: Zum
einen wird mit Hilfe verschiedener Parameter eine Risi-
koabschatzung bzgl. des Vorliegens einer Chromoso-
menstérung vorgenommen. Im Anschluss kann die Ent-
scheidung flr oder gegen eine invasive Diagnostik sehr
viel individueller getroffen werden als nur anhand des
Alters der Schwangeren. Zum anderen erfolgt bereits zu
einem sehr frilhen Zeitpunkt eine méglichst umfassende
Darstellung der kérperlichen Entwicklung des Kindes und
somit eine frihe Feindiagnostik (Organultraschall).

Chorionzottenbiopsie (CVS) und
Amniozentese (AC)

Diese Verfahren gehoren zu den sog. invasiven Eingrif-
fen, also Methoden, bei denen eine Punktion notwendig
ist und damit auch ein gewisses Eingriffsrisiko besteht.
Sie werden in der Regel dann angewendet, wenn ein
erhdhtes Risiko fir Chromosomenstérungen oder Erb-
krankheiten besteht. Die Eingriffe unterscheiden sich vor
allem im Zeitpunkt ihrer Durchfuhrung (CVS ca. 12./13.
SSW, AC ca. 16. SSW). Die bereinigten Eingriffsrisiken
sind bei beiden Eingriffen &hnlich. Wir werden Sie indivi-
duell beraten, welcher Eingriff fir Sie am besten geeig-
net ist.

Zytogenetik / Molekulargenetik / Array-CGH

Im Anschluss an eine invasive Diagnostik wird das ge-
wonnene Material im genetischen Labor untersucht.
Dabei kénnen verschiedene Methoden zur Anwendung
kommen. Die zytogenetische Untersuchung stellt eine
klassische Chromosomenanalyse mit Beurteilung von
Anzahl und Struktur der Chromosomen dar. Molekular-
genetisch kdnnen einzelne Genorte auf bestimmte Er-
krankungen untersucht werden. Mit der Array-CGH-
Methode ist es mdglich, mit hoher Auflésung alle Chro-
mosomen gleichzeitig auf kleinste Verluste (Mikrodeleti-
onen) oder Zugewinne (Mikroduplikationen) zu Uberpri-
fen.
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Organultraschall / Echokardiographie / 3D/4D
sonographische Feindiagnostik / Doppler

Vorzugsweise in der 21. bis 22. Schwangerschaftswoche
kann bei dieser grofRen Ultraschall-Untersuchung mit
héchstmoglicher Auflésung und Genauigkeit die unver-
sehrte anatomische Entwicklung lhres Kindes untersucht
werden. Bei gestorter Entwicklung lassen sich Or-
ganfehlbildungen wie z.B. Herzfehler des Kindes oder
frhe Entwicklungsstérungen erkennen und das vor- und
nachgeburtliche Management in diesen Fallen optimie-
ren. Bei fortgeschrittener Schwangerschaftswoche dient
ein Wachstumsultraschall mit Blutflussmessungen auch
der rechtzeitigen Erkennung einer Mutterkuchenschwa-
che (Plazentainsuffizienz). Die 3D/4D-Sonographie kann
bei bestimmten Fragestellungen zusatzliche Informatio-
nen liefern und somit die Diagnostik verbessern. Weiter-
hin kénnen wir Thnen mit der dreidimensionalen Darstel-
lung einen wirklichkeitsnahen Eindruck von lhrem Kind
verschaffen.

Bluttest auf Trisomie 21,13 und 18
(NIPT-Test)

Seit einigen Jahren steht ein nicht-invasiver prénataler
Test zur Verflgung, der mit hoher Zuverlassigkeit eine
fetale Trisomie 21, 13 und 18 aus miutterlichem Blut
nachweisen bzw. ausschlieen kann.

Der Test wird in erster Linie Patientinnen mit einem er-
héhten Risiko fur eine Trisomie 21, 13 und 18 (z.B. nach
einem auffalligen Ersttrimesterscreening bzw. einer auf-
falligen Serumbiochemie) ab der 12. SSW angeboten.
Einzelheiten der Indikation missen dabei immer vorab in
einem Beratungsgesprach individuell geklart werden, wie
dies auch gesetzlich vorgeschrieben ist. Der Bluttest zur
Erkennung einer Trisomie 21, 13 und 18 aus mitterli-
chem Blut ist derzeit nicht als diagnostischer Test, son-
dern als Screening Test mit der hdchsten Zuverlassigkeit
zu werten. Ein auffalliges Testergebnis muss also durch
eine invasive Diagnostik (Chorionzottenbiopsie, Amnio-
zentese) bestatigt werden. Ein unauffélliger Test kann
eine Trisomie 21, 13 und 18 mit hoher Sicherheit aus-
schlie3en.

Wir hoffen, Sie mit diesem Uberblick ausreichend infor-
miert zu haben. Fir alle weiterfiihrenden Informationen
verweisen wir auf unsere Internetseite
www.praenatalschall.de und stehen natiirlich auch fir ein
personliches Beratungsgesprach zur Verfugung.
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