-rsttrimester-
screening



iy i l ]
Dr. med Agnes Huber & Dr. med. Elisa Zikulnig

,ole sind schwanger — und es sind Zwillinge!” Der Augenblick, als Sie erfahren haben,
dass Sie Zwillinge erwarten, wird sicher zu den ganz besonderen Momenten in lhrem
Leben gehoren, die Sie nie vergessen werden. Vielleicht haben Sie sich schon lange
Kinder gewunscht und sich z. B. im Rahmen einer Kinderwunschbehandlung bereits
eingehend mit der Moglichkeit einer Zwillingsschwangerschaft befasst. Vielleicht trat
das Thema ,Zwillinge” aber auch unverhofft in Ihr Leben.

Im Folgenden mochten wir naher auf die besondere Situation einer Mehrlingsschwan-
gerschaft eingehen und Ihnen einen Uberblick Gber die Methoden der Préanatalmedizin
geben, mit denen wir bereits zum Teil zu einem frihen Zeitpunkt abschatzen konnen,
wie die Chancen fur eine ungestorte Entwicklung der Kinder stehen bzw. ob es Hinwei-
se gibt, die ein erhohtes Risiko fur mogliche Komplikationen nahelegen.

Die meisten Zwillingsschwangerschaften fuhren zur Geburt zweier gesunder Kinder.
Dennoch ist eine Zwillingsschwangerschaft auch ,pranatal” etwas Besonderes. Wenn
im Folgenden der Fokus auf mogliche Komplikationen liegt, dann bedeutet dies jedoch
nicht, dass diese zwangslaufig eintreten werden. Gleichwohl ist es wichtig, frihzeitig
Uber eventuell auftretende Probleme Bescheid zu wissen. Denn gut informierte Eltern
sind die besten Partner in der Betreuung der ungeborenen Kinder.






crsttrimesterscreening:
Hintergrund

Fur jedes ungeborene Kind besteht ein Risiko von ungefahr 2-5% fur eine angeborene
korperliche oder geistige Erkrankung. Ein Grof3teil dieser Erkrankungen kann Uber eine
differenzierte Ultraschalluntersuchung in der 20.-22. Schwangerschaftswoche

(SSW) ausgeschlossen werden.

Das Ersttrimesterscreening umfasst eine differenzierte Ultraschalluntersuchung

in der 12.-14. SSW mit Beurteilung der fetalen Entwicklung, der Organe, Messung der
sogenannten Nackentransparenz und ggf. einer Blutentnahme zur Bestimmung

von plazentaren biochemischen Parametern im mutterlichen Blut. Im Rahmen dieser
Untersuchung wird eine differenzierte fruhe Organdiagnostik durchgefuhrt, bei der
zahlreiche kindliche Erkrankungen bereits mit hoher Wahrscheinlichkeit ausgeschlos-
sen werden konnen.

Eine der haufigsten Chromosomenstorungen, die mit einer Entwicklungsstorung

des Kindes einhergeht, ist die Trisomie 21 — bekannt auch als ,,Down-Syndrom® Das
Risiko hierfur steigt mit dem Alter der Mutter an, wobei die Risikoabschatzung anhand
desAlters alleine sehrungenau ist. Mittels einer Ultraschalluntersuchung in Kombina-
tion mit einer Blutabnahme zur Bestimmung plazentarer Hormone (freies 3-HCG und
PAPP-A) zwischen der 12.-14. Schwangerschaftswoche kann die individuelle Wahr-
scheinlchkeit sehr viel genauer abgeschatzt werden.






crsttrimesterscreening:
Risikoberechnung

Mit der Messung der Nackentransparenz — einem in dieser Zeit der Schwangerschaft
bei jedem Kind vorhandenem Flussigkeitssaum unter der Haut des Nackens —

ist es moglich, ganz individuell die Wahrscheinlichkeit fur die haufigsten Chromoso-
menfehler zu berechnen.

Kinder mit einer Trisomie 21 haben in ca. 75-80 % einen deutlich gro3eren Flussig-
keitssaum — also eine hohere Nackentransparenz als gesunde Kinder. Die zusatzliche
Bestimmung von freiem B3-HCG und PAPP-A (von der Plazenta gebildete Schwanger-
schaftshormone aus mutterlichem Blut), die bei chromosomalen Erkrankungen be-
sondere Konstellationen haben konnen, ernoht die Aussagekraft dieses Screenings
aufungefahr 90 %.Aus diesen Parametern kann in Kombination mit dem mutterlichen
Alter, dem Schwangerschaftsalter und der Beurteilung von zusatzlichen Ultraschall-
merkmalen (z.B. des Nasenbeines, der Blutflussmuster zum und im Herzen) fur jede
einzelne Schwangere die individuelle Wahrscheinlichkeit fur die haufigsten Chromo-
somenfehler (Trisomie 21, 13 und 18) berechnet werden. Dieses Risiko wird nach den
Kriterien und den statistischen Grundlagen der Fetal Medicine Foundation London be-
rechnet (www.fetalmedicine.com).

Eine erhohte Nackentransparenz kann auch ein Hinweis auf andere Erkrankungen
oder Fehlentwicklungen (wie z.B. genetische Syndrome oder Herzfehler) sein; es gibt
aber auch gesunde Kinder mit verbreiterter Nackentransparenz. Um die Entdeckungs-
rate noch geringflgig zu erhdhen, kann die Blutabnahme auf Wunsch und nach ent-
sprechender Beratung auch schon in der 10./11. Schwangerschaftswoche durchge-
fuhrt werden.



Nicht — invasive Methoden (NIPT)

Zusatzlich zum Ersttrimesterscreening steht mit der Untersuchung zellfreier DNA
aus mutterlichem Blut eine weitere Methode der nicht-invasiven Pranataldiagnostik
zur Verfugung: die Untersuchung zellfreier DNA aus mutterlichem Blut (z.B. harmo-
ny® Test, PraenaTest®). Hiermit kann mit hoher Sicherheit das Vorliegen der haufig-
sten kindlichen Chromosomenfehler (Trisomie 21, 13 und 18) ausgeschlossen werden.
Dieser Untersuchung sollte eine ausfuhrliche Ultraschalluntersuchung, wie wir sie im
Rahmen des Ersttrimesterscreenings durchfuhren, vorausgehen um sonographische
Auffalligkeiten, die eine Indikation fur weiterfUhrende zusatzliche Untersuchungen
darstellen wurden, auszuschlief3en. Gerne beraten wir Sie hierzu personlich.

Doppleruntersuchung

Durch die Blutflussmessung der gebarmutterversorgenden Gefa3e kann in Risikosi-
tuationendas individuelle Risiko fur Praeklampsie (eine Schwangerschaftserkrankung
mit erheblichem Risiko fur Mutter und Kind, die durch hohen Blutdruck und mutterli-
che Eiweif3ausscheidung gekennzeichnet ist und gehauft mit einer eingeschrankten
Versorgung der Plazenta einhergeht) abgeschatzt werden. Bei einem auffalligen Er-
gebnis konnen hier dann bereits zu einem fruhen Zeitpunkt prophylaktische Maf3nah-
men eingeleitet werden.
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crsttrimesterscreening:
Ergebnis

Nach der Untersuchung beraten wir Sie auf der Basis aller Befunde individuell Uber
Ihre personliche Wahrscheinlichkeit fur die haufigsten kindlichen Chromosomenfehler
(Trisomie 21,13 und 18) und die Aussagefahigkeit der erhobenen Befunde.

Ein unauffalliges Ergebnis dieser individuellen Risikoabschatzung mittels Nacken-
transparenzmessung und Blutwertbestimmung kann Ihnen hohe Sicherheit geben,
stellt aber keinen 100%igen Ausschluss von kindlichen Chromosomenfehlern dar.
Das Ersttrimesterscreening kann hierbei auch als Hilfestellung zur Entscheidung fur
oder gegen weitere diagnostische Maf3nahmen dienen.

Nur durch invasive Diagnostik wie Plazentapunktion (Chorionzottenbiopsie) oder
Fruchtwasserpunktion (Amniocentese) kann der kindliche Chromosomensatz direkt
bestimmt werden. Bei diesen Untersuchungen muss ein, wenn auch geringes, Ein-
griffsrisiko in Kauf genommen werden. Gerne beraten wir Sie hierzu in einem personli-
chen Aufklarungsgesprach.




/willinge:
Eine besondere Situation

Wenn Sie Zwillinge erwarten, lautet die erste Frage oft: ,Eineiig oder zweieiig“? Aus
medizinischer Sicht ist die Unterscheidung, ob jeder Zwilling seine eigene Plazenta
hat (=dichorial) oder ob die Kinder sich eine gemeinsame Plazenta teilen (=monocho-
rial) von entscheidender Bedeutung (Chorion = Plazenta=Mutterkuchen).

Die meisten dichorialen Zwillinge sind zweieiig, d.h. zwei unterschiedliche Eizellen
wurdenvon zwei unterschiedlichen Spermien befruchtet. Die Kinder werden unabhan-
gig voneinander, jedes von seiner eigenen Plazenta, versorgt. Nur ein kleiner Teil
dieser Zwillinge sind eineiig.

Monochoriale Zwillinge teilen sich eine gemeinsame Plazenta. Sie sind immer eineiig,
d.h.ein Eiwurde von einem Spermium befruchtet und hat sich dannin zwei Embryonen
geteilt.Je nach dem Zeitpunkt der Teilung des befruchteten Eies haben die Kinder zwei
getrennte Fruchthohlen (diamniot) oder sind in einer gemeinsamen Fruchthohle (mo-
noamniot, sehr selten!). Monochoriale eineiige Zwillinge sind vom Aussehen her nahe-
zu gleich, haben das gleiche Geschlecht und in der Regel die gleichen Gene.

Neben der Risikoberechnung fur Chromosomenfehler ist die sichere Unterscheidung
zwischen di- und monochorialen Zwillingen ein wichtiger Bestandteil des Ersttrime-
sterscreenings. Monochoriale Zwillinge haben ein hoheres Risiko fur Komplikationen,
da sie immer gemeinsame Gefaf3verbindungen auf der Plazenta haben und diese oft
nicht zu gleichen Teilen zwischen beiden Kindern aufgeteilt ist. Hier bekommen wir
im Ersttrimesterscreening manchmal schon fruhe Hinweise auf mogliche Komplika-
tionen (z.B. bei sehr unterschiedlicher Dicke der Nackentransparenzen beider Kinder)
bzw. auch eine gute Ruckversicherung fur einen unauffalligen weiteren Verlauf.
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Weitere Beratungsangebote

Zusatzlich zur individuellen Aufklarung und Beratung durch lhre Frauenarztin/lhren Frauenarzt im
Rahmen der Mutterschaftsvorsorge und im Rahmen der pranatalmedizinischen Beratung Ihrer Zwil-
lingsschwangerschaft konnen Sie vor und nach pranataler Diagnostik eine facharztliche humange-
netische Beratung und eine unabhangige Schwangerschaftsberatung durch eine psychosoziale Be-

ratungsstelle in Anspruch nehmen. Gerne vermitteln wir lhnen entsprechende Kontaktadressen.

Erkundigen Sie sich nach speziellen Beratungsangeboten oder Kursen

fir Mehrlingseltern, diese bietet z. B.:
Profamilia — Beratungsstelle Munchen-Neuaubing
Telefon: 089.897673.0

E-Mail: muenchen-neuaubing@profamilia.de



