Pranatale Diagnostik

Das Erst-Trimester-Screening (Nackentransparenzmessung oder
Nackendickemessung) in der 12.-14. Schwangerschaftswoche (SSW)

Liebe werdende Eltern,

natUrlich werden Sie vor und nach der Untersuchung von uns tber die Untersuchung
selbst und die Untersuchungsergebnisse personlich unterrichtet und individuell
beraten.

Wir méchten Sie hier aber schon kurz Uber das Erst-Trimester-Screening

(auch Nackentransparenzmessung oder Nackenfaltenmessung genannt)
informieren, damit Sie entscheiden kénnen, ob Sie diese Untersuchungsmaoglichkeit
im ersten Schwangerschaftsdrittel winschen.

¢ Wozu dient diese Untersuchung?
¢ Welche Sicherheit bietet sie?

Vorweg: Die Uberwiegende Mehrheit aller Babys ist gesund! Dennoch be-
steht bei allen Frauen — unabhangig von ihrem Alter — ein geringes Risiko,
dass gerade ihr Baby von einer geistigen oder kdrperlichen Erkrankung
betroffen ist.

Die haufigste Ursache fur eine geistige Behinderung ist das Down-Syndrom, eine
Chromosomenstorung, die auch Trisomie 21 genannt wird (Informationen unter
www.downs-syndrome.org.uk). Diese Erkrankung wir in den meisten Fallen nicht
vererbt, sondern entsteht zufallig.

Das Risiko, ein Baby zu bekommen, das vom Down-Syndrom betroffen ist, steigt mit
dem Alter der Mutter an. Nach den in Deutschland geltenden Mutterschaftsrichtlinien
muss jeder Schwangeren ab einem Alter von 35 Jahren eine Fruchtwasseruntersu-
chung angeboten werden.
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Viele Schwangere médchten die Entscheidung flr oder gegen eine solche Untersu-
chung nicht allein auf Grund ihres Alters treffen, sondern machen dies von ihrem
individuellen Risiko abhangig.

Das Erst-Trimester-Screening dient dazu,

1. das individuelle Risiko fUr die Erkrankung Down-Syndrom zu berechnen, sowie

2. schwere Fehlbildungen und Schwangerschaftsrisiken zu erkennen und stellt damit
eine Beratungsgrundlage fUr den gesamten weiteren Schwangerschaftsverlauf dar.

Hintergrund:

Die einzige M&glichkeit, eine Chromosomenstdrung wie das Down-Syndrom sicher
auszuschlieBBen, ist eine invasive Untersuchung (Eingriff) wie z.B. die Chorion-Zot-
ten-Biopsie (Entnahme einer Probe aus dem Mutterkuchen) oder die Amniozentese
(Fruchtwasseruntersuchung). Beide Untersuchungen sind aber nicht ganzlich unge-
fahrlich, als Folge des Eingriffs besteht ein gewisses, wenn auch geringes Risiko einer
Fehlgeburt. Ob Sie sich zu einer solchen Untersuchung entschlieBen oder nicht,
ist allein lhre persdnliche Entscheidung!

Viele werdende Eltern machen diese Entscheidung heute von ihnrem individuellen
Risiko abhangig.

Intensive Forschungen der letzten Jahre haben gezeigt, dass die Mehrheit der Un-
geborenen, die von einer Chromosomenstorung betroffen sind, in friihen Stadien der
Schwangerschaft typische Auffalligkeiten zeigen — entweder bei der Ultraschallunter-
suchung oder bei einer mutterlichen Blutprobe.



Ultraschalluntersuchung:

Unter der Nackenhaut jedes Ungeborenen ist zwischen der 12. und 14. SSW eine
kleine Flussigkeitsansammlung nachweisbar. Die genau festgelegte Messung dieser
Flissigkeitsansammlung nennt man Nackentransparenzmessung. Eine unauffallige
Nackentransparenz vermindert das Risiko, eine vergréBerte Nackentransparenz
erhdht das Risiko, dass das Ungeborene von einer Chromosomenstdrung betroffen
sein konnte. Zusatzlich zur Nackentransparenz kénnen andere Ultraschallbefunde

(z. B. die Darstellbarkeit des Nasenknochens) den ermittelten Wert des Risikos einer
Chromosomenstorung verandern.

Der optimale Zeitpunkt fur die Nackentransparenzmessung liegt zwischen der 12.
und 13. (+6 Tage) vollendeten SSW.

Um keine Missversténdnisse aufkommen zu lassen: Die Untersuchungsbefunde
dienen lediglich der Risikobestimmung und haben fiir sich genommen noch kei-
nen Krankheitswert, d. h., auch Ungeborene mit erweiterter Nackentransparenz
und dadurch erhdhtem Risiko kénnen naturlich vollkommmen gesund sein! Es wer-
den keine Diagnosen gestellt, es werden nur die Risiken errechnet. Dessen sollten
sich alle werdenden Eltern bewusst sein.

Blutuntersuchung

Mit dem mutterlichen Blut kénnen zwei Werte ermittelt werden (der des Schwan-
gerschaftshormons B HCG und der des vom Mutterkuchen gebildeten EiweiBstoffs
PAPP-A).

Die Konzentrationen dieser beiden Stoffe verandern — &hnlich wie die Ultraschallun-
tersuchung — das Risiko einer Chromosomenstdrung des Ungeborenen. Die Blutun-
tersuchung kann auch noch im Anschluss an die Ultraschalluntersuchung stattfinden,
der optimale Zeitpunkt fur die Blutabnahme liegt aber friher (10. bis 11. SSW).

Die Nackentransparenzmessung und die Ergebnisse der Blutuntersuchung werden
zu einem Gesamtrisiko zusammengefasst.

In unserer Praxis errechnen wir dann gemeinsam mit Innen die Risiken, Ihre Fragen
und Bedenken die Untersuchung betreffend kbnnen dann besprochen werden.
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Welche Sicherheit bieten diese Untersuchungen? Wie hoch ist der Prozentsatz
von Ungeborenen mit einem Down-Syndrom, die durch diese Tests erfasst wer-
den kénnen?

Unter optimalen Bedingungen kénnen durch die Kombination der drei Testbestand-
teile (mdtterliches Alter, Ultraschalluntersuchung, Blutuntersuchung) Gber 90 % der
Ungeborenen mit Down-Syndrom erkannt werden, mit der Ultraschalluntersuchung
allein Uber 80 %.

Bitte berlcksichtigen Sie Folgendes:

Unsere Untersuchungen kénnen Chromosomenstdrungen nicht vollstandig aus-
schlieBen; es handelt sich um eine Risikoeinschétzung, nicht um eine Diagnose. Nur
durch eine weitergehende, invasive Methode (Chorion-Zotten-Biopsie oder Frucht-
wasseruntersuchung) kdnnen Chromosomenstdrungen definitiv ausgeschlossen
werden.

Die meisten Untersuchungen erbringen — auch bei alteren werdenden Muttern —
keine Auffalligkeiten bzw. niedrige Risiken, was zum Abbau von Angsten und
einem unbeschwerten Schwangerschaftsverlauf beitragen kann.

Im Falle von Auffélligkeiten sind wir naturlich fur Sie da, um Sie umfassend zu
beraten und weitere Untersuchungsmdglichkeiten anzubieten.
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Name Geburtsdatum

Ich wurde in einem Aufklarungsgesprach mir Herrn/Frau Dr.
Uber die geplante Untersuchung informiert und beraten.
Die mir wichtigen Fragen wurden besprochen und verstandlich beantwortet.
Ich willige daher in die Untersuchung ein und bendtige keine weitere Bedenkzeit.

(Unterschrift)

Mitteilung der Ergebnisse:

Die Mitteilung der Ergebnisse an dritte Personen ist nur mit meinem ausdrtcklichen Einverstandnis
moglich. Ich habe das Recht, das Ergebnis oder Teile davon nicht zur Kenntnis zu nehmen und ver-
nichten zu lassen.

Ich stimme der Ubermittlung des Untersuchungsergebnisses an den iberweisenden Arzt

ZU.
Diese Einwilligung kann jederzeit mit Wirkung flr die Zukunft widerrufen werden.

Genetische Beratung:

Nach dem ,Gendiagnostikgesetz“ umfasst diese

¢ die Klarung lhrer persdnlichen Fragen

¢ die Bewertung vorliegender arztlicher Befunde

e die Erhebung lhrer persénlichen und familidren gesundheitlichen Vorgeschichte

¢ die Informationen Uber die Notwendigkeit genetischer Untersuchungen, deren Grenzen und deren
Risiken

e die Abschatzung genetischer Risiken und deren Bedeutung fur lhre Lebens- und Familienplanung
sowie lhre Gesundheit

e die Moglichkeiten zur Unterstitzung bei physischen und psychischen Belastungen durch die
Untersuchung bzw. ihr Ergebnis

¢ die Einschatzung der Notwendigkeit einer ausfuhrlicheren genetischen Beratung durch einen
Facharzt fr Humangenetik

Unser Aufklarungsgesprach vor und nach der Nackentransparenzmessung richtet sich nach
diesen Vorgaben. Sollten Sie eine genetische Beratung durch einen Facharzt fir Humangenetik
wiinschen, so kreuzen Sie dies bitte an:

QO Ich winsche eine genetische Beratung vor der Untersuchung
O Ich winsche eine genetische Beratung bei einem auffalligen Ergebnis

O lIch winsche vorerst keine genetische Beratung

(Unterschrift)

Praxis fur pranatale Diagnostik * Praxis fur Humangenetik

Schlof3str. 88 « 12163 Berlin



