METHODEN
Vorgeburtliche Untersuchungen

die meisten Kinder kommen gesund auf die Welt. Etwa 2-5% aller
Neugeborenen haben mehr oder weniger schwere korperliche
oder geistige Entwicklungsstorungen.

Vorgeburtliche Untersuchungen konnen helfen, erhohte
Risiken zu erkennen. Allerdings kann keine Methode alle angebo-
renen Erkrankungen erkennen.

@ Liebe Eltern

Q
6@ Wir méchten lhnen hier einen Uberblick iiber die heute verfiigbaren
Untersuchungsmoglichkeiten geben. Dies ersetzt nicht die person-
liche Beratung und das individuelle Gesprach. Die Untersuchungs-
&' methoden sind in den letzten Jahren sowohl stetig erweitert wie
auch zunehmend komplexer geworden. Fur Sie als Eltern kann es
bedeuten, dass Sie unter Umstanden vor unerwartete Entschei-
dungen gestellt werden. Fur alle Untersuchungen missen Sie lhre
Zustimmung geben und konnen diese selbstverstandlich auch

@ ablehnen.



meTHoDEN Vorgeburtliche Untersuchungen

Ultraschall in der Schwangerschaft

Der Ultraschall wird seit Gber 40 Jahren in der
Schwangerschaftsdiagnostik angewandt. Bei den
vorgesehenen Ultraschalluntersuchungen zwischen
der 11.+3-13.4+6 und der 20.-22. Schwangerschafts-
woche (SSW) sowie bei Ultraschalluntersuchungen
aus medizinischen Grinden kénnen angeborene
kérperliche Fehlbildungen erkannt werden. Wir ver-
weisen hierzu auf die detaillierte Information «Ultra-
schall in der Schwangerschaft - was Sie wissen soll-
ten» (Herausgeber: Schweizerische Gesellschaft

fur Ultraschall in der Medizin, Sektion Gynakologie
und Geburtshilfe, SGUMGG).




Ersttrimestertest (1.TT)

Der 1.TT ist eine Untersuchung zur Risikoabschatzung
fur die drei haufigsten Chromosomenstérungen, d.h.
fur die Trisomie 21, 18 und 13. Im mutterlichen Blut
werden hierfir zwei Substanzen untersucht, die von
der Plazenta gebildet werden: das PAPP-A (Preg-
nancy Associated Plasma Protein-A) und das freie

B-hCG (free beta human chorionic gonadotropin).

Aus der Kombination von Alter der Mutter, der im
Ultraschall gemessenen Nackendicke (Nackentrans-
parenz, NT), und o. g. Blutwerten PAPP-A/freies
B-hCG wird Ihr individuelles Risiko fir die genannten
Trisomien eingeschatzt. Ein 1.TT zeigt das Risiko fur
eine Trisomie 21, 18 und 13 an. Ein auffalliger Test
bedeutet nicht, dass lhr Kind betroffen ist. Ein unauf-
falliger Test schliesst eine Erkrankungen nicht mit
Sicherheit aus. Zur Beurteilung kénnen die Resultate

in verschiedene Kategorien eingeteilt werden.

Nicht-Invasive Pranataltest (NIPT)

Der NIPT wird wie der 1.TT an einer mutterlichen
Blutprobe durchgefiihrt. Wie beim 1.TT handelt es
sich um eine Risikoeinschatzung fir die Trisomien
21, 18 und 13. Das Ergebnis ist beim NIPT jedoch
sehr viel genauer. Ein unauffalliger Test bedeutet,
dass diese genannten Chromosomenanomalien
sehr unwahrscheinlich sind. Auffallige Testresultate
bedeuten nicht immer, dass ihr Kind betroffen ist
und mussen durch eine Chromosomenuntersuchung
(Fruchtwasserpunktion oder Chorionbiopsie) abge-

klart werden.

Der NIPT kann ab der vollendeten 10.SSW durch-
gefuihrt werden. Die Bestimmung des Geschlechts
ist mit dem NIPT-Test moglich. Aus gesetzlichen
Grinden darf das Geschlecht erst nach der abge-
schlossenen 12. SSW mitgeteilt werden. Sie konnen

aber auch auf die Mitteilung des Geschlechts ver-

Risikoabschitzung

Beurteilung Risike nach Mégliches Vorgehen
Ersttrimestertest

gering <1:1000 lbliche Schwangeren-
vorsorge

mittel 1:301-1:1000 Nicht-Invasiver Pra-
nataltest (NIPT)

erhéht >1:300 NIPT oder Frucht-
wasserpunktion oder
Chorionbiopsie

hoch >ca. 1:10 Fruchtwasserpunktion
oder Chorionbiopsie

Der Ersttrimestertest, der ein verbessertes Screening
im ersten Schwangerschaftstrimester darstellt, wird

von der Krankenkasse tibernommen.

zichten. Viele NIPT-Verfahren erlauben auch eine
Untersuchung bei Sterilititsbehandlungen oder bei
Zwillingsschwangerschaften. Das Ergebnis liegtin

der Regel innerhalb einer Woche vor.

Einige der NIPT-Verfahren bieten die zusatzliche
Risikoabschatzung von ausgewahlten anderen Chro-
mosomenstorungen. Zurzeit werden diese weiter-

gehenden Untersuchungen nicht empfohlen.

Die gesetzlichen Krankenkassen mussen nur die
Kosten des NIPT fir die Trisomien 21, 18 und 13 Gber-
nehmen. Daflr muss vorab eine Ultraschalluntersu-
chung zwischen der 11.+3-13.+6 SSWund ein 1.TT
durchgefiihrt worden sein. Das Risiko im 1.TT muss
daflr grosser als 1:1000 sein (z. B. 1:800) sein.



Vorgeburtliche Chromosomenuntersuchungen

Diagnostische Chromosomenuntersuchungen an Zellen aus dem Fruchtwasser

oder Zellen der Plazenta erméglichen die umfassendste und sicherste Aussage

zu Chromosomenstérungen beim Kind. Der Eingriff hat ein Fehlgeburtsrisiko

von weniger als 0,5%. Die Chromosomen konnen aus dem gewonnenen

Gewebe heute - je nach Fragestellung - mit dem Mikroskop oder neueren

Microarrayverfahren mit héherer Auflésung erfolgen. Griinde fir eine Chromo-

somenuntersuchung kénnen z. B. sein:

- erhohtes Risiko nach dem 1.TT (1:300 bzw. 1:380 zum Zeitpunkt der Geburt,
oder hoher)

- mutterliches Alter (35 Jahre oder alter)

- auffalliger NIPT

- auffallige Ultraschalluntersuchung

- familidre Chromosomenstérungen

- Wunsch der Eltern nach einer moglichst umfassenden und sicheren Abklarung.

In selteneren Situationen kann an dem gewonnenen Gewebe
gezielt auch die Untersuchung einer anderen familidren genetischen

Erkrankung durchgefiihrt werden.
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Zusammenfassung | g(S;H Rﬂngg

Grundsatzlich entscheiden Eltern, ob und ggf. welche B
vorgeburtlichen Untersuchungen durchgefihrt werden £55 e

sollen. lhre betreuenden Arztinnen und Arzte werden
Sie hierbei beraten und stehen fur Fragen zur Verfigung. m

Vorgeburtliche Untersuchungen

Untersuchungs- Vorteile Nachteile

methode

Ultraschall Beurteilung von Entwicklungsstérungen unklare Befunde (selten)
der Organe

Ersttrimestertest kein eingriffsbedingtes Fehlgeburtsrisiko, | nicht diagnostisch

individuelle Risikobeurteilung

NIPT kein eingriffsbedingtes Fehlgeburtsrisiko, | nicht diagnostisch
bestmagliche Risikoabschatzung

Chromosomen- umfassende und sicherste Chromosomen- | kleines eingriffsbedingtes

analyse aus Frucht- diagnostik Fehlgeburtsrisiko

wasser /Plazenta




