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Dr. med Agnes Huber & Dr. med. Elisa Zikulnig

Wir alle winschen, dass unsere Kinder gesund sind,
und mochten sie im Leben beschitzen und keinen Ri-
siken aussetzen. Dieser Wunsch beginnt schon in der
Schwangerschaft. Viele werdende Eltern mochten sich
vergewissern, dass es ihrem ungeborenen Kind gut geht.

Detaillierte Untersuchungen mittels Ultraschall ermog-
lichen bereits zu einem frihen Zeitpunkt der Schwan-
gerschaft (12.-14. Schwangerschaftswoche) den Aus-
schluss bestimmter kindlicher Fehlbildungen oder
Entwicklungsstorungen und eine individuelle Wahr-
scheinlichkeitsberechnung fur die haufigsten Chromo-
somenstorungen.

Wir mochten Sie hierbei mit hoher fachlicher Kompe-
tenz und menschlicher Zuwendung beraten und unter-
stutzen, die Ihnen entsprechende pranatale Diagnostik
ZU nutzen.

Bei der Frage nach der passenden Diagnostik und Vor-
gehensweise beziehen wir auch |hre personliche Lebens-
situation und lhre Bedurfnisse mit ein. Deshalb legen wir
Wert auf eine umfassende, individuelle Beratung.
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Ersttrimesterscreening:
Hintergrund

Fur jedes ungeborene Kind besteht ein Risiko von ungefahr
2-5% flr eine angeborene korperliche oder geistige Erkrankung.
Ein Grof3teil dieser Erkrankungen kann Uber eine differenzierte
Ultraschalluntersuchung in der 20.-22. Schwangerschaftswo-
che (SSW) ausgeschlossen werden.

Das Ersttrimesterscreening umfasst eine differenzierte Ultra-
schalluntersuchung in der 12.-14. SSW mit Beurteilung der
fetalen Entwicklung, der Organe, Messung der sogenannten Na-
ckentransparenz und ggf. einer Blutentnahme zur Bestimmung
von plazentaren biochemischen Parametern im mutterlichen
Blut. Im Rahmen dieser Untersuchung wird eine differenzierte
frihe Organdiagnostik durchgeflihrt, bei der zahlreiche kindli-
che Erkrankungen bereits mit hoher Wahrscheinlichkeit ausge-
schlossen werden kénnen.

Eine der haufigsten Chromosomenstorungen, die mit einer Ent-
wicklungsstérung 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
des Alters alleine sehr ungenau ist.

Mittels einer Ultraschalluntersuchung in Kombination mit einer
Blutabnahme zur Bestimmung plazentarer Hormone (freies
B-HCG und PAPP-A) zwischen der 12.-14. Schwangerschafts-
woche kann die individuelle Wahrscheinlchkeit sehr viel genauer
abgeschatzt werden.
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Wer trégt die Kosten der Untersuchung?

Das Ersttrimesterscreening mit personlicher Risikoabschatzung fur Chromosomen-
fehler in der 12.-14. Schwangerschaftswoche ist eine individuelle Gesundheits-
leistung (IGeL); die Kosten werden in der Regel von den gesetzlichen Krankenkassen
nicht dbernommen.

Weitere Beratungsangebote

Zusatzlich zur individuellen Aufklarung und Beratung durch lhre Frauenarztin/Ihren
Frauenarztim Rahmen der Mutterschaftsvorsorge und im Rahmen des Ersttrimester-
screenings durch uns kénnen Sie vor und nach pranataler Diagnostik eine facharzt-
liche humangenetische Beratung und eine unabhangige Schwangerschaftsberatung
in einer psychosozialen Beratungsstelle in Anspruch nehmen. Gerne vermitteln wir
Ihnen entsprechende Kontakte.



Ersttrimesterscreening:
Risikoberechnung

Mit der Messung der Nackentransparenz — einem in dieser Zeit
der Schwangerschaft bei jedem Kind vorhandenem Flussig-
keitssaum unter der Haut des Nackens - ist es moglich, ganz
individuell die Wahrscheinlichkeit fir die haufigsten Chromo-
somenfehler zu berechnen.

Kinder miteiner Trisomie 21 habeninca.75-80 % einen deutlich
grofleren Flissigkeitssaum — also eine hohere Nackentranspa-
renz als gesunde Kinder. Die zusatzliche Bestimmung von frei-
em B-HCG und PAPP-A (von der Plazenta gebildete Schwanger-
schaftshormone aus mutterlichem Blut), die bei chromosomalen
Erkrankungen besondere Konstellationen haben konnen, erhoht
die Aussagekraft dieses Screenings auf ungefahr 90 %.

Aus diesen Parametern kann in Kombination mit dem mutter-
lichen Alter, dem Schwangerschaftsalter und der Beurteilung
von zusétzlichen Ultraschallmerkmalen (z.B. des Nasenbei-
nes, der Blutflussmuster zum und im Herzen) fur jede einzelne
Schwangere die individuelle Wahrscheinlichkeit fur die haufigs-
ten Chromosomenfehler (Trisomie 21,13 und 18) berechnet wer-
den. Dieses Risiko wird nach den Kriterien und den statistischen
Grundlagen der Fetal Medicine Foundation London berechnet
(www.fetalmedicine.com).

Eine erhdhte Nackentransparenz kann auch ein Hinweis auf an-
dere Erkrankungen oder Fehlentwicklungen (wie z.B. genetische
Syndrome oder Herzfehler) sein; es gibt aber auch gesunde Kin-
der mit verbreiterter Nackentransparenz. Um die Entdeckungs-
rate noch geringfligig zu erhohen, kann die Blutabnahme auf
Wunsch und nach entsprechender Beratung auch schon in der
10./11. Schwangerschaftswoche durchgefihrt werden.

Weitere nicht-invasive Methoden

Zusatzlich zum Ersttrimesterscreening steht mit der Unter-
suchung zellfreier DNA aus mutterlichem Blut eine weitere
Methode der nicht-invasiven Pranataldiagnostik zur Verfu-
gung: die Untersuchung zellfreier DNA aus mutterlichem Blut
(z.B. harmony®Test, PraenaTest®). Hiermit kann mit hoher Sicher-
heit das Vorliegen der haufigsten kindlichen Chromosomen-
fehler (Trisomie 21, 13 und 18) ausgeschlossen werden. Dieser
Untersuchung sollte eine ausfuhrliche Ultraschalluntersuchung,
wie wir sie im Rahmen des Ersttrimesterscreenings durch-
fuhren, vorausgehen um sonographische Auffalligkeiten, die
eine Indikation fur weiterfihrende z uséatzliche Untersuchu-
chungen darstellen wirden, auszuschlieBen. Gerne beraten wir
Sie hierzu personlich.

Doppleruntersuchung

Durch die Blutflussmessung der gebarmutterversorgenden Ge-
faBe kann in Risikosituationen das individuelle Risiko fur Prae-
klampsie (eine Schwangerschaftserkrankung mit erheblichem
Risiko fur Mutter und Kind, die durch hohen Blutdruck und mut-
terliche Eiweiflausscheidung gekennzeichnet ist und gehauft
mit einer eingeschrankten Versorgung der Plazenta einhergeht)
abgeschatzt werden. Bei einem auffalligen Ergebnis kdnnen hier
dann bereits zu einem frihen Zeitpunkt prophylaktische Maf3-
nahmen eingeleitet werden.

Ersttrimesterscreening:
Ergebnis

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

Ein unauffalliges Ergebnis dieser individuellen Risikoabschéat-
zung mittels Nackentransparenzmessung und Blutwertbe-
stimmung 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 Maf3-
nahmen dienen.

Nur durch invasive Diagnostik wie Plazentapunktion (Chorion-
zottenbiopsie) 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 personlichen Aufklarungsgesprach.

Zwillinge:
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 (= monochorial) von
entscheidender Bedeutung (Chorion = Plazenta = Mutterkuchen).

Die meisten dichorialen Zwillinge sind zweieiig, d.h. zwei unter-
schiedliche Eizellen wurden von zwei unterschiedlichen Sper-
mien befruchtet. Die Kinder werden unabhangig 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 Ei wurde von einem Spermium
befruchtet und hat sich dann in 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 (monoamniot, 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 fir Chromosomenfehler ist die
sichere Unterscheidung zwischen di- und monochorialen Zwil-
lingen ein wichtiger Bestandteil des Ersttrimesterscreenings.
Monochoriale Zwillinge haben ein hoheres Risiko fur Komplika-
tionen, da sie immer gemeinsame Gefafverbindungen auf der
Plazenta haben und diese oft nicht zu gleichen Teilen zwischen
beiden Kindern aufgeteilt ist. Hier bekommen wir im Ersttri-
mesterscreening manchmal schon frihe Hinweise auf mogli-
che Komplikationen (z.B. bei sehr unterschiedlicher Dicke der
Nackentransparenzen beider Kinder) bzw. auch eine gute Rick-
versicherung fur einen unauffalligen weiteren Verlauf.
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