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Vorgeburtliche Diagnostik - 1. Trimester-Screening

Die vorgeburtliche (pranatale) Medizin dient der Betreuung des ungeborenen Kindes und
der Eltern. Die pranatale Diagnostik ermdglicht die Erkennung oder den Ausschluss vieler
kindlicher Fehlbildungen oder Erkrankungen vor der Geburt. Neben der wichtigsten Metho-
de der vorgeburtlichen Diagnostik, dem kindlichen Ultraschall, der Bestandteil jeder
Schwangerschaftsvorsorge ist, stehen unterschiedliche weitere Methoden zur Verfugung,
die in Abhangigkeit von der jeweiligen Fragestellung und den Winschen der Eltern indivi-
duell durchgefuhrt werden kdnnen.

Neue Methoden zur Ermittlung eines mitterlichen Risikos fiir die Geburt eines Kindes mit
einer Fehlverteilung fiir bestimmte Chromosomenstérungen

Mit zunehmendem mitterlichen Alter steigt das Risiko fiir die Geburt eines Kindes mit einer Chromosomen-
storung. Bekanntestes und gleichzeitig wichtigstes Beispiel ist das sog. DOWN - Syndrom, das im Volks-
mund unglucklicherweise auch als “Mongolismus” bezeichnet wird. Bisher wurde ein mogliches Risiko fiir die
Geburt eines Kindes mit einer Chromosomenstérung meist allein auf der Basis des mutterlichen Alters
ermittelt.

Medizinische Fortschritte in den letzten Jahren haben neue Mdglichkeiten der prénatalen Diagnostik eréffnet.
Durch eine Kombination verschiedener Untersuchungen zwischen der 12. und der 14. Schwangerschafts-
woche sind wir in der Lage, fur jede Schwangere ein individuelles Risiko fiir die Geburt eines Kindes mit
DOWN - Syndrom zu ermitteln, das nicht allein vom mitterlichen Alter abhangt.

Erforderlich ist hierzu eine detaillierte Ultraschalluntersuchung der kindlichen Organe mit Messung
der sogenannten "Nackenfalte” und des Nasenbeins des Kindes und eine sonographische Blutfluss-
messung im Bereich des kindlichen Herzens. Zusatzlich erfolgt eine Blutentnahme aus einer miitter-
lichen Vene zur Bestimmung zweier Substanzen, die wiahrend der Schwangerschaft gebildet werden
(sog. “Humanes Choriongonadotropin” und das “Pregnancy - Associated -Protein A").

Wir wissen durch umfangreiche Untersuchungen, dass Schwangere, die ein Kind mit DOWN - Syndrom
erwarten, im Vergleich zu Muttern, deren Kind keine spezielle Chromosomenstoérung tragt, statistisch meist
geringgradige Unterschiede ihrer Blutkonzentrationen, im Ausmalf’ der Nackenfalte bzw. in Erscheinung und
Funktion verschiedener kindlicher Organe aufweisen.

Die Ergebnisse der verschiedenen Untersuchungen werden zusammen mit dem matterlichen Alter dann zur
Ermittlung eines individuellen Risikos herangezogen. Diese Untersuchungen kdnnen bei Vorliegen anderer
Chromosomenstdrungen auffallige Untersuchungsergebnisse liefern, hierzu existieren bisher jedoch keine
zuverlassigen Zahlen zur Risikoeinordnung.Bei einem mit Hilfe dieser speziellen Untersuchungen ermittelten
Risiko fiir die Geburt eines Kindes mit DOWN - Syndrom von mehr als 1 : 250 (statistisch wirde von 250
geborenen Kindern von Mittern mit gleichem Risiko ein Kind ein DOWN - Syndrom aufweisen), das etwa
dem allein vom Alter abhangigen Risiko einer 37jahrigen Frau entspricht, kénnte dann zur Diagnose-
sicherung eine Chromosomenanalyse erfolgen. Diese erfolgt nach Anzuchtung kindlicher Zellen entweder
nach Entnahme kindlichen Gewebes des spateren Mutterkuchens (sog. Chorionzottenbiopsie) etwa in der
12. Schwangerschaftswoche oder nach Entnahme von Fruchtwasser (sog. Amniozentese) etwa ab der 14.
Schwangerschaftswoche.

Die Diagnosesicherung einer kindlichen Chromosomenstérung nach Ermittlung eines erhohten
Risikos kann nur durch eine Chromosomenanalyse aus kindlichen Zellen erfolgen, deren Gewinnung
mit einem Risiko fiir ein eingriffsbedingtes Fehlgeburtenrisiko verbunden ist.

Dieses eingriffsbedingte Risiko fur eine nachfolgende Fehlgeburt betragt ca. 2 % nach einer vorangegange-
nen Chorionzottenbiopsie bzw. 0,3 -1% nach einer Fruchtwasserpunktion.



Dauer der Untersuchungen

Das Ergebnis der Risikoberechnung liegt nach wenigen Tagen vor. Die eigentliche Chromosomenanalyse
erfordert nach Entnahme von Gewebe oder Fruchtwasser einen langeren Zeitraum. Die Chromosomen-
analyse nach einer Chorionzottenbiopsie ist im Regelfall nach 1 Woche, bzw. nach einer Fruchtwasser-
entnahme nach 2- 3 Wochen abgeschlossen.

Sicherheit der vorgeburtlichen Diagnostik

Die Risikoermittlung flhrt nie zu einer vorgeburtlichen Diagnosestellung, sondern ausschlieRlich zur Angabe
eines spezifischen, nicht nur vom mudtterlichen Alter abhangenden Risikos. Eine vollstandige Beratung tGber
alle denkbaren genetischen Stérungen ist nicht méglich. Ebenso wenig ist es moglich, jedes Risiko fur die
Geburt eines kranken oder behinderten Kindes auszuschlieen. Unabhangig von der konkreten Ausgangs-
situation und dem daraus sowie aus der Risikovermittlung abgeleiteten speziellen Risiko fir eine bestimmte
Erkrankung oder Entwicklungsverzogerung liegt die durchschnittliche Haufigkeit von nicht vorhersehbaren
genetisch und nicht genetisch bedingten Krankheiten oder Fehlentwicklungen des Neugeborenen in der
GréRenordnung von ca. 3 %.

Mogliche Konsequenzen der Risikoberechnung miissen den Eltern im voraus klar sein.

Eltern sollten daher unbedingt vor Inanspruchnahme vorgeburtlicher Untersuchungen Gber mdgliche
Konsequenzen fir den glicklicherweise selteneren Fall der Mitteilung eines unglinstigen Untersuchungs-
ergebnisses nachdenken. Eltern, fir die aus grundsatzlichen Uberlegungen kein Schwangerschaftsabbruch
in Frage kommt, werden daher auch wegen des eingriffsbedingten Risikos im Allgemeinen eine vorgeburt-
liche Untersuchung erst gar nicht in Anspruch nehmen.

Wer sollte eine humangenetische Beratung in Anspruch nehmen?

Eine humangenetische Beratung sollte immer dann in Anspruch genommen werden, wenn in den Familien
der Eltern Hinweise fir mdgliche erbliche Erkrankungen bestehen bzw. unklare Totgeburten aufgetreten
sind.

Immer dann, wenn die Untersuchungen auffallige Befunde ergeben, raten wir zu einer humangenetischen
Beratung. Einen Beratungstermin kénnen Sie z. B. bei den nachfolgenden Einrichtungen vereinbaren:

Institut fir Humangenetik des Universitatsklinikums Aachen
(Direktor Prof. Dr. K. Zerres)

Pauwelsstr. 30,

52074 Aachen, Tel. 0241/80 80178

Frau Dr. med. M. Lemmens,
Facharztin fir Humangenetik
Eisenhitte 23 - 25,

52076 Aachen, Tel. 02408/984171

Erklarung:
Die Information zur vorgeburtlichen Diagnostik habe ich gelesen. Im Falle von Fragen oder bei

Unsicherheiten hatte ich Gelegenheit zum persdnlichen Gesprach. Von der Mdglichkeit der
Inanspruchnahme einer genetischen Beratung habe ich ebenfalls Kenntnis genommen.

Unterschriften
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