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Mutterkuchengewebeentnahme

Grinde fur eine Chorionzottenbiopsie -
Indikationen:

Der Begriff ,invasive Diagnostik® bezeichnet Verfahren,
mit deren Hilfe kindliche Zellen zur weiteren Untersu-
chung gewonnen werden. Wahrend mit der reinen Ultra-
schalluntersuchung Entwicklungsstérungen und organi-
sche Fehlanlagen erkannt werden, dient die Chorionzot-
tenbiopsie zur Erkennung von Chromosomenstérungen,
das heif3t von Veranderungen der Anzahl oder des Auf-
baus der Erbtréager. Im Normalfall hat jeder Mensch 46
Chromosomen in jeder Zelle seines Kérpers, welche die
Erbinformation tragen.

Um die Empfangnisphase herum kdnnen zuféllige Ver-
teilungsstérungen auftreten. Der bekannteste dieser
Zufallsfehler ist die Trisomie 21, das Down-Syndrom). In
jeder Schwangerschaft besteht ein gewisses Risiko,
dass das Kind eine solche zufallige Stdérung haben kénn-
te. Mit zunehmendem Alter der Schwangeren nimmt
dieses Risiko zu (Altersindikation).

Das Chorion ist eine Zellschicht an der AuRRenseite der
Fruchtblase. Aus den Chorionzellen entstehen soge-
nannte Chorionzotten, die im weiteren Verlauf den kind-
lichen Teil des Mutterkuchens (Plazenta) ausbilden.
Diese Zellen sind zwar kein Teil des Ungeborenen, aber
in der Regel genetisch identisch.

Da die Chorionzottenbiopsie schon ab der 12. Schwan-
gerschaftswoche durchgefuhrt werden kann, ist sie fir
Paare geeignet, die ein mdglichst frihes Untersu-
chungsergebnis wiinschen.

Andere Grinde fur eine Chorionzottenbiopsie k&nnen
aufféllige Befunde beim Screening im ersten Trimenon
(Nackentransparenzmessung und Blutparameter beta-
hCG und PAPP-A), der Ultraschalluntersuchung des
Feten oder bei familiar vererbten und geh&uft auftreten-
den Erkrankungen sein. Auch der Wunsch der werden-
den Eltern nach gro3tmoglicher Sicherheit kann eine
Indikation zu Chorionzottenbiopsie darstellen.

Bei vielen Chromosomenstérungen (wie z.B. dem Down
Syndrom) kommen zwar h&ufig Herzfehler und andere
strukturelle Fehlanlagen vor, in einigen Fallen zeigen
sich aber im Rahmen der Organdiagnostik keine dar-
stellbaren Auffélligkeiten. Das Risiko einer Chromoso-
menstdrung sinkt zwar mit einer unauffalligen Ultra-
schalluntersuchung, sicher auszuschlieRen ist diese
aber mit dem Ultraschall nicht. Der sichere Ausschluss
einer Chromosomenstdrung gelingt nur mit einer invasi-
ven Diagnostik.

Der seit einigen Jahren verfligbare Bluttest auf Trisomie
21, 13 und 18 aus miutterlichem Blut kann viele Frage-
stellungen, die sich aus solchen Situationen ergeben,
nicht vollstandig beantworten und ersetzt daher die
invasive Diagnostik nicht. In bestimmten Situationen
kann dieser Bluttest aber hilfreich sein, dazu beraten wir
Sie gerne im personlichen Gesprach.

Die eigentlichen Erbkrankheiten beruhen auf Genveran-
derungen, die entweder neu entstanden sind oder bei
einem bzw. bei beiden Eltern bereits vorliegen.

Beispiele fir eine solche Erkrankung sind etwa die Mu-
koviszidose oder andere Stoffwechselerkrankungen. Bei
der groRen Zahl méglicher Stérungen missen die Mog-
lichkeiten der Erkennung und auch die etwaigen Konse-
guenzen einer Erkrankung vor einer invasiven Diagnos-
tik im humangenetischen Beratungsgesprach geklart
werden. Wenn in den Familien bislang keine Erkran-
kungsfalle bekannt sind, sind vorgeburtliche Suchtests
auf das Vorliegen von derartigen Erkrankungen nur
selten mdoglich.

Ablauf der Untersuchung

Die Chorionzottenbiopsie ist die friiheste Mdglichkeit der
invasiven Diagnostik. Sie erfolgt normalerweise zwi-
schen der 12. und 14. Schwangerschaftswoche. Vor
jeder Chorionzottenbiopsie wird eine detaillierte Ultra-
schalluntersuchung durchgefiihrt. Sie mussen fir den
Eingriff nicht nlichtern sein. Unter stéandiger Ultraschall-
kontrolle und unter sterilen Bedingungen wird nach einer
lokalen Anasthesie eine dinne Nadel durch die Bauch-
decke in den Mutterkuchen vorgeschoben und Gewebe
aus dem Mutterkuchen entnommen. Die Nadel bleibt
auBRerhalb der Fruchthohle, so dass eine Verletzung des
Feten ausgeschlossen ist.

Verhalten nach der Untersuchung

Nach der Punktion bleiben Sie in aller Regel noch fir
eine halbe Stunde in der Praxis.

Wir raten zu koérperlicher Schonung fir zwei bis drei
Tage nach dem Eingriff, wobei leichten Betatigungen
nachgegangen werden kann. Nach der Punktion sollten
Sie sich kurzfristig bei Ihrem Frauenarzt/lhrer Frauenérz-
tin zu einer Kontrolluntersuchung vorstellen.

Beim Auftreten von Beschwerden (Schmerzen, Blutun-
gen, Fruchtwasserabgang) melden Sie sich direkt bei
Ihrem Frauenarzt/lhrer Frauenarztin oder bei uns.
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Mogliche Komplikationen des Eingriffes

Komplikationen treten selten auf, sind aber trotz sorgfal-
tigster Durchfihrung der Untersuchung nicht auszu-
schlie3en.

Sehr selten kommt es zu einem vorlbergehenden
Fruchtwasserabgang oder zu Blutungen, in den meisten
Fallen kann die Schwangerschaft durch geeignete Maf3-
nahmen (Schonung, evtl. stationdre Uberwachung)
erhalten werden.

Bei ca. 1 von 200 Punktionen ist mit einer Fehl- oder
Frihgeburt zu rechnen. Gefahren fir die Mutter wie
Infektionen und Blutungen sind dagegen extrem selten.
Da invasive MaBnahmen von unserer Praxis mit grof3er
Routine und unter Einhaltung aller qualitatssichernden
Maflinahmen durchgefuhrt werden, sind Komplikationen
aulerst unwahrscheinlich.

Durch die standige sonographische Kontrolle wéahrend
der Punktion kann eine direkte Schadigung des Fetus
vermieden werden.

Wertigkeit und mégliche Probleme
der Diagnostik

Bei der Chorionzottenbiopsie wird aus einem Teil der
gewonnen Gewebeprobe eine sogenannte Direkt-
préparation durchgefiihrt. Durch spezielle Techniken
konnen hierbei innerhalb von 24-48 Stunden bereits die
grobe Struktur und die Anzahl der Chromosomen
bestimmt werden. Ein unauffalliges Ergebnis schlief3t die
haufigsten Chromosomenstérungen (das sind die
Trisomien 21, 18 und 13 und das Turner-Syndrom)
weitgehend aus.

Aus dem Ubrigen Gewebe wird dann eine Langzeitkultur
angelegt, deren Ergebnis nach ca. 2-3 Wochen vorliegt.
Die Untersuchung der geziichteten Zellen bildet dann
das endgiiltige Ergebnis, bei dem auch kleinere Anoma-
lien (soweit sie mikroskopisch erkennbar sind) erfasst
bzw. ausgeschlossen werden kdnnen.

In seltenen Fallen kann durch die Chromosomenunter-
suchung keine eindeutige Diagnose gestellt werden. Das
kann daran liegen, dass sich eine unauffallige und eine
auffallige Zelllinie nebeneinander befinden kénnen (so-
genanntes Mosaik). Zur weiteren Abklarung kann es
notwendig sein, andere kindliche Zellen (Fruchtwasser)
oder die Chromosomen aus dem Blut der Eltern zu un-
tersuchen.

Es kann nicht mit letzter Sicherheit ausgeschlossen
werden, dass statt kindlichen Zellen bevorzugt mutterli-
che Zellen wachsen. Bei Zwillingen kdnnen die Ergeb-
nisse unter ungunstigen Umstanden nur fir einen Zwil-
ling zutreffen.

In seltenen Féllen kann das Wachstum sehr langsam
verlaufen oder génzlich ausbleiben, so dass wir mehr als
die ubliche Zeit bis zu einem Ergebnis benédtigen oder —
ganz selten — zu keinem Ergebnis kommen.
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Zur weiteren Abklarung in diesen Fallen kann es not-
wendig sein, andere kindliche Zellen (z.B. durch eine
Fruchtwasseruntersuchung) oder die Chromosomen aus
dem Blut der Eltern zu untersuchen.

Veranderungen von sehr kleinen Chromosomenab-
schnitten oder von einzelnen Genen sind unter dem
Mikroskop nicht zu erkennen. Hier ist eine hoher aufl6-
sende Diagnostik mittels Array-CGH (comperative ge-
nomic hybridization) erforderlich. Auch Erkrankungen,
die durch Veranderungen einzelner Gene verursacht
werden, kénnen nur durch weiterfihrende molekularge-
netische Untersuchungen (Einzelgendiagnostik, Panel-
oder Exom Diagnostik) diagnostiziert werden. Diese
Techniken sind speziellen Fragestellungen vorbehalten
und werden in Routineféllen nicht immer von den ge-
setzlichen Kassen getragen.

Bei Auffélligkeiten oder unklaren Befunden empfehlen
wir eine Beratung durch einen Facharzt fur Humangene-
tik, der diese in einem personlichen Gespréch mit [hnen
erlautert. Auf Wunsch oder bei spezifischen Fragestel-
lungen kann eine fachérztliche genetische Beratung
auch vor der Chorionzottenbiopsie sinnvoll sein.

Grenzen der Untersuchung

Da bei der Chorionzottenbiopsie kein Fruchtwasser zur
Bestimmung des Alpha-Feto-Proteins (AFP) zum Nach-
weis von offenen Spaltbildungen der Wirbelsédule ent-
nommen werden kann, sollte eine Ultraschalluntersu-
chung in der 20.-22. Schwangerschaftswoche erfolgen,
um derartige Defekte und andere weitestgehend auszu-
schlieRRen.

Die Moglichkeit, dass das erwartete Kind andere korper-
liche oder geistige Fehlentwicklungen zeigt, ist trotz der
Diagnose eines normalen Chromosomensatzes nicht
ausgeschlossen. Diese Organfehlbildungen kdnnen mit
hoher Wahrscheinlichkeit durch eine spezielle differen-
zierte Organdianostik (Feinultraschall) in der 20.-22.
Schwangerschaftswoche dargestellt werden, eine unauf-
fallige Untersuchung kann allerdings nie ein vollkommen
gesundes Kind garantieren.
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