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I. Was bedeutet ,,Vorgeburtliche (Pranatale) Diagnostik*?

Wichtig ist vorab zu wissen:

In den allermeisten Féllen (mind. 97 %) kommt ein Kind gesund zur Welt!
Trotzdem ist es ganz normal, dass sich die werdenden Eltern bereits wéh-
rend der Schwangerschaft Gedanken um die Gesundheit ihres Kindes
machen.

Unter dem Begriff Prénataldiagnostik werden alle Untersuchungen bei
Schwangeren zusammengefasst, die der Erkennung einer mdglichen Scha-
digung oder Erkrankung des ungeborenen Kindes dienen.

Im Rahmen der Schwangerenvorsorge wird Ihr/e behandelnde/r Frauenarz-
tin/-arzt den Verlauf der Schwangerschaft iberwachen und Sie (iber spezi-
elle weiterflihrende Untersuchungen (z. B. Labortests aus miitterlichem Blut,
Fruchtwasseruntersuchung, vorgeburtliche Herzdiagnostik) informieren.
Sollte eine solche Untersuchung von Ihnen gewiinscht werden, so kann die-

se entweder bei Ihrer/m Frauenarztin/-arzt oder bei uns erfolgen.

Sie entscheiden selbstverstandlich weiterhin selbst, ob und wann Sie
welche Untersuchungsangebote nutzen wollen. Sie haben ein Recht
auf Wissen, aber auch ein Recht auf Nicht-Wissen.

Welchen Weg Sie auch wahlen, es bleibt Ihre Entscheidung. Wir kénnen lh-
nen bei der Entscheidung helfen, sei es orientierend durch diese Broschtire

oder durch eine personliche, telefonische oder schriftliche Beratung.

Ol /&U %}%

Prof. Dr. med. Matthias Meyer-Wittkopf
Zentrum fiir Pranatalmedizin am Mathias-Spital




II. Welche Untersuchungen gehéren dazu?
Die Mdglichkeiten der Pranataldiagnostik werden unterteilt in:
= Ultraschallverfahren und Labortests (nicht-invasive Diagnostik)

= Ultraschallgesteuerte Eingriffe (invasive Diagnostik)

Prof. Dr. med. Meyer-Wittkopf bei der Ultraschalluntersuchung

einer Patientin in der 30. Schwangerschaftswoche




III. Ultraschallverfahren und Labortests (= nicht-invasive Diagnostik)

Hierzu gehéren Methoden, die ohne Eingriff in die Unversehrtheit der Gebéar-
mutter auskommen und daher keine (heute bekannten) Risiken fir die Schwan-
gerschaft in sich bergen. Im Wesentlichen sind dies:

1) Ultraschall-Frilhscreening und Erst-Trimestertest
(Nackentransparenzmessung und spezielle miitterliche Blutentnahmen)

2) Weiterflihrende Ultraschalluntersuchungen des Ungeborenen
(auch ,groRer” Ultraschall, ,Organ-Ultraschall*, Feindiagnostik
oder II. Screening genannt)

3) Vorgeburtliche Untersuchungen des kindlichen Herzens
(= fetale Echokardiographie)

4) Dopplersonographie zur Erkennung von Blutversorgungsstérungen
des Ungeborenen oder der Mutter

5) Mehrdimensionaler 3D/4D-Ultraschall oder vorgeburtliches MRT
bei speziellen Fragestellungen

1) Ultraschall-Friihscreening und Erst-Trimestertest

(Nackentransparenzmessung und spezielle miitterliche Blutentnahmen)

Bei dieser Ultraschall-Friihuntersuchung handelt es sich um eine friihe
Risikoabschatzung fir eine Chromosomenstdrung (z. B. Down-Syndrom)
oder Fehlbildung beim Kind, die im ersten Schwangerschaftsdrittel (12. — 14.
Schwangerschaftswoche) durchgefiihrt wird. Im Zusammenhang mit der Ri-
sikoermittlung fiir kindliche Stérungen ist es unter Umsténden sinnvoll, auch
nach der 14. Schwangerschaftswoche Blut-Suchtests durchzufiihren. Bei all
diesen Tests handelt es sich nicht um beweisende ,diagnostische” Tests,
sondern um Verfahren, die der allgemeinen Risikoberechnung fir eine

Erkrankung des Ungeborenen dienen.




2) Weiterfiihrende Ultraschalluntersuchungen des Ungeborenen
(auch ,,groBer Ultraschall, ,,Organ-Ultraschall“, Feindiagnostik
oder Il. Screening genannt)

In der weiterflihnrenden, differenzierten Organdiagnostik werden zunéchst
alle darstellbaren kindlichen Organe (insbesondere Herz, Gehirn, Darm,
Nieren, etc.) sowie das ,auBere” Bild des Kindes (Profil, Kérperumriss, Glied-
mafen) untersucht. Daneben werden aber auch die ,duReren” Bedingungen
wie Fruchtwassermenge, Lage/Aussehen des Mutterkuchens sowie die
mtterliche und kindliche Durchblutungssituation beurteilt. Voraussetzung
flr eine aussagekréaftige weiterflihrende Organdiagnostik sind neben einem
qualitativ hochwertigen Ultraschallgerét eine entsprechende Spezialisierung/
Erfahrung des Untersuchers.

3) Vorgeburtliche Untersuchungen des kindlichen Herzens
(fetale Echokardiographie)

Die genaue Untersuchung des kindlichen Herzens ist Bestandteil der
Organdiagnostik in der 18. — 23. Schwangerschaftswoche, da das Herz
haufiger als alle anderen Organe von Fehlbildungen betroffen sein kann.
Auch die Untersuchung des fetalen Herzens ist stark von einer optimalen
Geréteeinstellung und -qualitét sowie der Spezialisierung/Erfahrung des
Untersuchers abhangig. Bei besonderen Risikosituationen (z. B. bei Verdacht
auf Herzfehler) kann das Herz zum Teil schon bereits ab Ende des ersten
Schwangerschaftsdrittels (13. — 14. Schwangerschaftswoche) untersucht
werden.



4) Dopplersonographie zur Erkennung von Blutversorgungs-
stérungen des Ungeborenen oder der Mutter

Bei dieser besonderen Ultraschall-Untersuchung kann die Durchblutung der
kindlichen und miitterlichen Blutgefale gemessen werden.

Wenn Zweifel an der ungestorten Entwicklung des Ungeborenen bestehen
(z. B. bei miitterlichem Bluthochdruck, Infektionen oder einer kindlichen Fehl-
bildung), kann durch diese Untersuchung genauere Informationen tiber das
Gedeihen des Kindes gewonnen werden.

Krankhaftes Blutstrémungsprofil
in der Nabelschnurarterie eines Feten in

der 25. Schwangerschaftswoche




5) Mehrdimensionaler 3D/4D-Ultraschall oder vorgeburtliches

MRT bei speziellen Fragestellungen

Die dreidimensionale Darstellung von kindlichen Strukturen (= ,3D/4D-
Ultraschall®) ist ein Verfahren, bei dem normale Ultraschallschnittbilder zu
einem mehrdimensionalen Bild zusammengesetzt werden. In der Pranatal-
diagnostik dient diese Technik neben der nicht verzichtbaren, zweidimen-

sionalen Sonographie speziell der Darstellung von fraglich normalen und
insbesondere von auffalligen kindlichen Strukturen.

In Einzelfallen kann zur besseren Erkennung von kindlichen Fehlbildungen

ein vorgeburtliches MRT erforderlich sein.

Dreidimensionale Ultraschalldarstellung

eines fetalen Gesichts in der

29. Schwangerschaftswoche

Vorgeburtliches MRT-Bild eines Kindes mit

groRer gutartiger Hals-Thorax-Lymphzyste in

der 27. Schwangerschaftswoche




IV. Ultraschallgesteuerte Eingriffe (= invasive Diagnostik)

Hierzu z&hlen alle Untersuchungsverfahren mit deren Hilfe kindliche Zellen
oder Flissigkeiten durch die mutterliche Bauchdecke hindurch zur weiteren
Untersuchung gewonnen werden. Diese Untersuchungen erfordern meist
einen diinnen Nadeleinstich in die Gebarmutter unter Ultraschallsicht. Sie
sind deshalb mit einem geringen Eingriffsrisiko (Fehl- oder Frihgeburtsrisiko
von 0,3 bis 1 % je nach Zeitpunkt bzw. Eingriffsart) verbunden.

Dazu gehéren:

1) Gewebeentnahme aus dem Mutterkuchen (Chorionzottenbiopsie)

2) Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese)

3) Nabelschnurpunktion/-blutentnahme im Mutterleib (Chordozentese)
4) Eingriffe am Feten (z. B. zur Entnahme oder Ableitung von gestautem

kindlichem Urin oder kindlichem Bauch- oder Lungenwasser)

1) Gewebeentnahme aus dem Mutterkuchen (Chorionzottenbiopsie)

Die Entnahme von Zottengewebe unter Ultraschallkontrolle erfolgt mittler-
weile ahnlich wie bei der Fruchtwasseruntersuchung nahezu ausschliellich
durch die Bauchdecke mittels einer diinnen HohInadel. Die Chorionzottenbi-
opsie wird zwischen der 11. und 13. Schwangerschaftswoche durchgefiihrt.
Das Fehlgeburtsrisiko betragt 0,5 bis 1 %. Durch diese Methode kénnen die
Erbanlagen (Chromosomen) friihzeitig direkt untersucht werden. Dariiber
hinaus kann gezielt nach bestimmten genetischen Erkrankungen, z. B. familiar
gehéuft auftretende Stoffwechsel- oder Muskelerkrankungen (Muskeldystro-
phie, Mucoviscidose u. a.), gesucht werden.




2) Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese)

Durch die Bauchdecke der Schwangeren werden unter Ultraschallkontrolle
mit einer diinnen HohInadel einige Milliliter Fruchtwasser aus der Fruchth6hle
entnommen. Das entnommene Fruchtwasser enthélt abgeldste Zellen des
Ungeborenen, von denen eine Zellkultur angelegt wird. Der Eingriff kann ab
der 15. Schwangerschaftswoche mit einem sehr geringen Fehlgeburtsrisiko
von 0,3 bis 0,5 % vorgenommen werden. Er dient der gezielten Erbanlagen-
Untersuchung z. B. nach auffélligem Blut-Test oder bei einem auffalligen
Ultraschallbefund. Neben Chromosomenstérungen (z. B. Trisomien) kdnnen
auch Neuralrohrdefekte (,offener Riicken®) und molekulargenetische Erkran-
kungen (z. B. schwere Muskel- und Stoffwechsel-krankheiten) festgestellt
werden. Durch diese Untersuchung kann z.B. bewiesen werden, dass das
Ungeborene keinen genetischen Defekt und keine Fehlbildung des Nerven-
systems hat. Auch bei familiar bedingten schweren Erbkrankheiten kann die

Fruchtwasseruntersuchung sinnvoll sein.

3) Nabelschnurpunktion/-blutentnahme im Mutterleib (Chordozentese)

Die Nabelschnurpunktion ist eine Methode, um entweder kindliche Blutzellen
zu untersuchen oder um lebensnotwendige Medikamente direkt durch

die Nabelschnur an das Kind verabreichen zu kdnnen. Hierfir kann ab

der 17. Schwangerschaftswoche die Nabelvene mittels einer diinnen

Nadel unter Ultraschallsicht punktiert werden. Die vorgeburtliche Untersu-
chung des kindlichen Blutes vor der Geburt ist zumeist nur bei besonderen
Fragestellungen (z. B. Blutarmut durch Rhesusantikdrper der Mutter,

unklare Chromosomenbefunde aus dem Fruchtwasser, etc.) erforderlich.



Weitere therapeutische Griinde zur Nabelschnurpunktion:

= \orgeburtliche Bluttransfusion bei bestehender kindlicher Blutarmut

= Vorgeburtliche Medikamentengabe an das Kind

z.B. bei Herzrhythmusst6rungen

= \orgeburtliche Behandlung anderer Blutkrankheiten
z.B. Mangel an Blutpléttchen

4) Eingriffe am Feten

Alle an unserem Zentrum angebotenen Eingriffe werden ultraschallgesteuert
oder durch sogenannte ,Schliisselloch"-Fetoskopien (minimal-invasive
fetoskopische Techniken) durchgefihrt.

Durch diese Eingriffe soll eine Verlangerung der Schwangerschaft erzielt
werden. Ob ein vorgeburtlicher Eingriff bei einem Krankheitsbild Giberhaupt
sinnvoll und durchfiihrbar ist, wird durch spezielle Ultraschalluntersuchungen
entschieden.




V. Risiken der invasiven Pranataldiagnostik VI. Griinde fiir eine ultraschallgesteuerte
Diagnostik und Behandlung:

Das wesentliche Risiko eines invasiven Eingriffs ist die Fehlgeburt oder eine

Infektion. Das Risiko einer Fehlgeburt oder Infektion nach einer Amniozente- = Wunsch nach Sicherheit (z. B. bei erhdhtem Alter oder familiérer Belastung)

se (Fruchtwasserpunktion) ist im allgemeinen héchstens 0,3 bis 0,5 %.

= Verdachtiger Ultraschallbefund beim ungeborenen Kind

Das Fehlgeburtsrisiko nach einer Chorionzottenbiopsie betragt 0,5 bis 1 %. (Verdacht auf Fehlbildung, Wachstumsverzdgerung)
Ursache fiir dieses Risiko ist u. a. der friihe Zeitpunkt des Eingriffes innerhalb
der Schwangerschaft. = Auffalliger Bluttest (Infektionsverdacht des Ungeborenen,

Risikoerhéhung fiir Chromosomenanomalie usw.)
Nach einer Nabelschnurpunktion liegt das Risiko bei 1 bis 2 %.
= Risiko fiir eine molekulargenetisch oder serologisch erkennbare
Stérung (z. B. Blut- oder Muskelerkrankungen des Ungeborenen)
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Zentrum fiir Pranataldiagnostik

Leitender Abteilungsarzt

Prof. Dr. med. Matthias Meyer-Wittkopf
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Pranataldiagnostik - DEGUM Il
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E-Mail: m.meyer-wittkopf@mathias-spital.de
Fir personliche Riickfragen und dringende Termine: 01520/856 30 84
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