Zentrum fur Frauengesundheit Wurzburg

Information zu vorgeburtlichen Untersuchungen auf kindliche Fehlbildungen und
Chromosomenstoérungen

Gesundheit ist unser hdochstes Ziel. Dies beginnt schon in der Sorge um ein ungeborenes Kind.

Gesunde Menschen haben in jeder Kérperzelle 23 Chromosomenpaare (46 Chromosomen), die die gesamte Erb-
information tragen. Bei Fehlern im Erbgut, wie z. B. bei den Trisomien 13, 18 oder 21 (Down-Syndrom, “Mongo-
lismus®), haben die Betroffenen z. T. schwerwiegende kérperliche und geistige Behinderungen. Jede Schwangere
hat ein mehr oder weniger grof3es Risiko fur das Vorliegen einer Erbgutstérung. Um definitiv zu klaren, ob eine
derartige Stérung beim Kind vorliegt, ware eine Chromosomenuntersuchung erforderlich. Die Entscheidung fur
oder gegen eine solche Untersuchung ist von lhrem persénlichen Risiko abhangig, welches durch unterschiedliche
Untersuchungen beurteilt werden kann:

*  Ersttrimester-Screening-Untersuchung (ETS)
(mutterliche Blutabnahme ab 11. Woche, Ultraschall in der 12. - 14. SSW),
* Direkter kindlicher Chromosomennachweis in mutterlichem Blut (NIPT) (Tests ab der 9. Woche)
*  Routine-Ultraschall um die 20. Woche
* Qualifizierter Ultraschall um die 20. Woche (DEGUM II)

Alle genannten Untersuchungsverfahren ermdéglichen eine individuelle Risikoberechnung fiir das Vorliegen
eines Down-Syndroms. Diese Risikoberechnung sagt aber nicht definitiv aus, ob Ihr Kind eine Chromosomensto6-
rung hat oder nicht. Sie kann lediglich eine Entscheidungshilfe fur die Durchfiihrung einer Chromosomenanalyse
sein. Diese kann entweder durch eine Probeentnahme aus dem Mutterkuchen (Chorionzottenbiopsie oder CVS)
in der 11. - 14. SSW oder einer Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese oder AC) ab der 15. SSW, jeweils mit
einer feinen Nadel durch die Bauchdecke, erfolgen. Nach 1 - 14 Tagen steht das Ergebnis der Chromosomenun-
tersuchung mit einer Sicherheit von tUber 99% zur Verfugung. Bei beiden Methoden besteht in der Hand gelbter
Untersucher ein sehr geringes Risiko einer Fehlgeburt von max. 0.5%, wobei dieses Risiko bei der Gesamt-
zahl aller Untersucher bei 0.5 - 1% liegt, auch wenn das Baby gesund ist.

Ersttrimester-Screening (ETS) oder friihe Ultraschallfeindiagnostik

Das Risiko fir das Vorliegen einer Chromosomenstérung wie das Down-Syndrom ist vom mutterlichen Alter, vom
Vorliegen bestimmter Zeichen in der Ultraschalluntersuchung und von bestimmten mutterlichen Blutwerten
abhangig.

Ihr Risiko flr ein kindliches Down-Syndrom steigt mit dem Alter an und ist zusatzlich erhéht, wenn Sie bereits eine
Schwangerschaft mit einem Trisomie 21-Kind hatten. Bis heute wird deswegen allen Frauen ab 35 Jahren eine
Fruchtwasseruntersuchung angeboten (Mutterschaftsrichtlinien von 1975). Insgesamt werden in dieser Alters-
gruppe 55% (statistisches Bundesamt 2000) der Kinder mit Trisomie 21 geboren. Andererseits bringen nur 0.5 -
1% der Frauen Uber 35 Jahre ein chromosomal geschéadigtes Kind zur Welt. Aber auch bei Frauen unter 35 Jah-
ren besteht ein gewisses Risiko.

Durch Ultraschall wird im Nackenbereich des Kindes eine Flussigkeitsansammlung gemessen. Zwar haben alle
Kinder dort etwas Flussigkeit, bei Kindern mit Trisomie 21 ist diese Flussigkeitsmenge aber in 75% der Falle ver-
mehrt. Etwa 5% der Kinder mit einer verdickten Nackenfalte haben ein Down-Syndrom. Kinder mit einem Down-
Syndrom haben zuséatzlich in vielen Fallen eine geringere oder gar keine Nasenwurzelverkndcherung, oder ihre
Herzklappen dichten nicht so gut ab, wie die von gesunden Kindern. So kann durch Nachweis des kindlichen Na-
senbeins und einer Messung der Herzklappen die Risikoeinschatzung noch genauer werden.

Zusatzlich erfolgt bei dieser Untersuchung bereits in dieser frihen Phase der Schwangerschaft eine detaillierte
Ultraschalldiagnostik, die Hinweise auf Erkrankungen des Ungeborenen geben kann, die mit reiner Labordiagnos-
tik nicht erkannt werden kénnen.

Dieser spezialisierte dauert ca. 20 Minuten und kann nur von zertifizierten Spezialisten mit verldsslicher Genauigkeit durch-
gefiihrt werden.

Der zweite Bestandteil dieses Untersuchungskomplexes ist die Untersuchung der Blutkonzentration zweier Ei-
weissstoffe. Hierzu werden Ihnen in der 11. bis 13. Woche durch Entnahme aus einer Vene enthnommen.

Bei Kindern mit Trisomie 21 sind in 65% der Falle die Blutwerte der werdenden Mutter fir das PAPP-A (Schwan-
gerschaftsprotein A) vermindert und fur das freie -hCG (Schwangerschaftshormon) erhéht. Etwa 2 - 3% der Kin-
der mit auffalliger Hormonbestimmung haben ein Down-Syndrom.

Alternativ kann diese Blutanalyse auch durch die cff-DNA-Analyse (siehe unten) ersetzt werden.
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Durch die Kombination der drei Methoden (Alter, Ultraschall, Blutwerte) werden etwa 93% der Kinder mit Trisomie
21 entdeckt. In 5% der Falle liefert der Test ein falsch-positives Ergebnis, d.h. es wird falschlicherweise ein kran-
kes Kind vermutet.

Eine héhere Sicherheit bei der Analyse des Down-Syndrom-Risikos erhalten Sie, allerdings bei deutlich h6heren
Kosten, durch die cff~DNA-Analyse (siehe unten).

Das ETS ist nach wie vor der empfohlene Standard, wenn Sie an einer Risikobestimmung beziiglich
Chromosomenerkrankungen und frithkindlichen Stérungen interessiert sind.

Diese Untersuchung wird in der Praxis durch Dr. Péhls durchgefiihrt. Sie erhalten eine zusammengefasste Rechnung der
Ultraschall-, Labor- und Beratungsleistungen.

Nachweis zellfreier fetaler DNA (cffDNA) in miitterlichem Blut und Ultraschallfeindiagnostik

Beim cff-DNA-Testverfahren wird aus einer Blutprobe von Schwangeren das Erbmaterial der Plazenta (sog. Tro-
phoblast), aber nicht die direkte genetische Information vom ungeborenen Kindes analysiert. Es ist wichtig zu
wissen, dass Kind und Plazenta nicht in jedem Fall das gleiche Erbgut haben.

Derzeit kdnnen mit diesem Testverfahren mit einer sehr hohen Sicherheit (99,2%) lediglich das Down-Syndrom,
ausgeschlossen oder bestatigt werden.

Weitere schwerwiegende Chromosomenstérungen, wie Trisomie 13 oder 18, kdnnen durch derartige Tests aller-
dings mit einer deutlich geringeren Sicherheit untersucht werden. Zudem kommen auch sogenannte falsch positi-
ve Testergebnisse vor, d. h. es wird falschlicherweise ein krankes Kind vermutet. Deshalb kann der abschliel3en-
de Beweis einer genetischen Erkrankung nach wie vor nur durch eine Chromosomenanalyse mittels CVS oder AC
erfolgen.

Sehr wichtig ist die Tatsache, dass nach neuesten wissenschaftlichen Publikationen aus 2015 ein Drittel (32,4%)
aller Chromosomenstérungen nicht durch die cff-DNA-Tests erkannt werden, sondern nur durch Hinweise aus der
Ultraschallfeindiagnostik und nach folgender genetischer Analyse (CVS).

Aus diesem Grund bieten wir lhnen diese Tests ausschlieBlich in Zusammenhang mit einer friihen Ultra-
schallfeindiagnostik oder dem Ersttrimester-Screening an.

Die optionale Mitteilung des kindlichen Geschlechts erfolgt aufgrund der deutschen Gesetzeslage erst mit abge-
schlossenen 14 Schwangerschaftswochen.

Die Laborkosten, die gesetzliche Krankenkassen in der Regel nicht tragen, belaufen sich je nach Umfang der
Analyse derzeit ab 349 € bis 600 €. Zudem wird die erbrachte Feindiagnostik oder das Ersttrimesterscreening in
Rechnung gestellt.

Die Beratung zu dieser Untersuchung wird in der Praxis durch alle Arzte durchgefiihrt. Die Analyse erfolgt in spezialisierten
Laboratorien. Sie erhalten je nach gewiinschter Leistung eine separate Beratungs-, Feindiagnostik- und Laborrechnung.

Ultraschalldiagnostik um die 20. SSW im Rahmen der routineméRigen Mutterschaftsvorsorge

Im Rahmen der gesetzlichen Mutterschaftsvorsorge erfolgt zwischen der 19. Und 23. Schwangerschaftswoche
eine Ultraschalluntersuchung, die im Wesentlichen die Aufgabe hat, Fehlbildungen und Erkrankungen des Unge-
borenen auszuschlieBen. Seit 1. Juli 2013 kénnen Sie im Zuge der Neuerungen durch das Patientenrechtegesetz
frei wéhlen, ob Sie bei dieser Untersuchung zur héheren Sicherheit die kindlichen Organe mitbeurteilt haben
mochten oder lediglich eine Basisdiagnostik mit Gré3en- und Gewichtsbestimmung wiinschen.

Diese Ultraschalluntersuchung nach der Mutterschaftsrichtlinie wird in der Praxis durch alle Arzte durchgefiihrt.

Spezialisierter Ultraschall um die 20. SSW

Die Ultraschalluntersuchung erfolgt entweder bei Verdacht auf eine kindliche Stérung in der vorgenannten Routi-
nediagnostik oder auf Wunsch der werdenden Eltern nach héherer Sicherheit. In letzterem Fall handelt es sich um
eine Selbstzahlerleistung, die nicht durch gesetzliche Krankenkassen erstattungsfahig ist.

Die Untersuchung ermdoglicht Gber das normale MalR der Routinediagnostik hinaus die Diagnose bzw. den Aus-
schluss zahlreicher kindlicher Fehlbildungen.

Diese Ultraschalluntersuchung nach dem DEGUM-II-Standard wird in der Praxis durch Dr. Pohls durchgefiihrt. Sie erhalten
im nicht medizinisch begriindbaren Falle eine Rechnung iiber die erbrachte Ultraschalluntersuchung.

3D/4D-Ultraschall

Die Ultraschalluntersuchung dient nicht entgegen der landlaufigen Meinung der medizinischen Diagnostik son-
dern kann eine Erganzung dieser sein und auffallige Befunde unter Umstanden ,laienverstandlicher” zeigen. Eine
erganzende 3D/4D-Sonografie bieten wir lhnen als sogenanntes Baby-Fernsehen inklusive DVD fir Zuhause an.

Sie erhalten fiir diese Leistung eine Rechnung.
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Information zu vorgeburtlichen Untersuchungen auf kindliche Fehlbildungen und Chromosomenstérungen

Name, Vorname: geboren am:

[] Ich habe keine weiteren Fragen.

[ Ich habe folgende weitere Fragen, die ich persénlich besprechen méchte:

Alle offenen Fragen wurden vom aufklarenden Arzt ausreichend und verstandlich beantwortet. Ich habe verstanden, dass die genann-
ten Verfahren nur eine Risikoberechnung fiir das Vorliegen der am haufigsten vorkommenden Chromosomenstérungen ermdglichen.
Ein unauffalliger Test schlieRt das Vorliegen einer Chromosomenstérung nicht aus. Ein sicherer Ausschluss ist nur mittels einer invasi-
ven Diagnostik (Chorionzottenbiopsie, Amniozentese (Fruchtwasseruntersuchung)) moglich.

Ich wiinsche die Durchfihrung folgender Untersuchung(en):

[] Ersttrimester-Screening-Untersuchung SSW 11-14 (ETS).
[] Analyse cff-DNA mit friiher Ultraschallfeindiagnostik SSW 11-14.
[] Friihe Ultraschallfeindiagnostik SSW 11-14, alleine.
[] Ultraschall SSW 18-22*
] ohne systematische Untersuchung der kindlichen Organe (Minimal-Standard, Mutterschaftsrichtlinie Anlage 1a, Abs. 2a)
[] Sonografie mit Biometrie und systematischer Untersuchung der fetalen Morphologie durch einen
besonders qualifizierten Untersucher (Mutterschattsrichtlinie Anlage 1a, Abs. 2b)

I:l Spezialisierte UItraschallfeindiagnostik DEGUM II (ohne medizinische Begriindung nur als Selbstzahlerleistung)

* Leistung der gesetzlichen Krankenkasse nach der Mutterschaftsrichtlinie

Wirzburg, den

Datum Unterschrift der Patientin Unterschrift des/r Arztes/Arztin
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