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Informationen zum Ersttrimester-Serum-Screening in der Schwangerschaft

Was ist das Ersttrimester-Serum-Screening?

Mit Hilfe einer speziellen detaillierten Ultraschalluntersuchung zwischen der 11.-14. Schwangerschaftswoche (SSW) ist es heute
maglich, bereits frih in der Schwangerschaft etwa 50% der fetalen Fehlbildungen zu erkennen und eine Risikoabschatzung fiir
angeborene Stérungen im Erbmaterial (Gene) des Feten zu treffen.Im Rahmen des Ersttrimester-Screenings (Ersttrimester = erstes
Schwangerschaftsdrittel) wird eine Blutuntersuchung bei der Kindsmutter durchgefiihrt.Im Blut werden zwei Proteine, freies
B-HCG und PAPP-A, untersucht. Diese Proteine sind im Blut jeder schwangeren Frau nachweisbar. Bei der Ultraschalluntersuchung
wird das genaue Schwangerschaftsalter bestimmt, das Kind auf mégliche Fehlbildungen hin untersucht und die Dicke der
«Nackentransparenz” (Nackenfalte) gemessen. Hierbei handelt es sich um eine, Flussigkeitsansammlung” im Nackenbereich, die
jedes Kind in diesem Zeitraum aufweist. Die Kombination aus Bluttest und Ultraschalluntersuchung mit Bestimmung der Nacken-
transparenz, dem Nasenbein des Feten und dem mutterlichen Alter hat eine Entdeckungsrate von ca. 90% fiir das Down-Syndrom
bei 5%, falsch positiven” Teilergebnissen.

Durch das Ersttrimester-Serum-Screening erhalten Sie eine Risikoabschitzung fiir das Vorliegen einer Chromosomenstérung. Das
Ergebnis gibt Ihnen jedoch keine 100%ige Gewissheit dariiber, ob Ihr Kind eine Chromosomenstérung hat oder nicht.

Die Ersttrimester-Diagnostik ist bei unauffalligen Schwangerschaften kein Bestandteil der reguldren Vorsorgeuntersuchungen, so
dass die Kosten von den gesetzlichen Krankenkassen nicht tibernommen werden.

Sie haben die Méglichkeit, den Test als individuelle Gesundheitsleistung (IGel) in Anspruch zu nehmen, wenn Sie die dabei anste-
henden Kosten (siehe Anlage) selbst tragen. Die entsprechende Privatliquidation wird nach der Gebiihrenordnung fiir Arzte (GOA)
erstellt.

Was bedeutet eine verbreiterte Nackentransparenz?

Eine Verbreiterung des Nackenbereichs (tiber 2.5 mm) kann ein Hinweis auf das Vorliegen einer Chromosomenstorung, eines
Herzfehlers oder einer anderen angeborenen Erkrankung des Kindes sein. Aber auch gesunde Kinder kdnnen eine verbreiterte
Nackentransparenz aufweisen. Es gilt aber: je breiter die Nackentransparenz, desto héher ist das Risiko fiir eine fetale Erkrankung.
Andererseits kann durch den Nachweis einer schmalen Nackentransparenz das Risiko im Hinblick auf einige Chromosomensto-
rungen (Trisomie 21,18 und 13) deutlich reduziert werden. Daher sollte vor jeglicher - immer mit dem Risiko einer Fehlgeburt
behafteten - invasiven Diagnostik (Chorionzottenbiopsie, Amniozentese) zur Bestimmung des fetalen Chromosomensatzes eine
Ultraschalluntersuchung mit Messung der Nackentransparenz vorgeschaltet werden und das hieraus berechnete Risiko (basierend
auf dem mlitterlichen Alter und der gemessenen Nackentransparenz) als Grundlage der Beratung fiir oder gegen eine invasive
Diagnostik genutzt werden. In Anbetracht der hohen Aussagekraft dieser Untersuchung ist der Rat fiir oder gegen eine Amniozen-
tese basierend allein auf dem Alter der Mutter nicht mehr zeitgemaR. Es darf aber nicht auBer Acht gelassen werden, dass eine
verbreiterte Nackentransparenz kein Beweis fiir das Vorliegen einer Erkrankung ist. Genauso wenig ist der Umkehrschluss korrekt,
dass eine normale Nackentransparenz ein Beweis fiir ein gesundes Kind ist. Bei ca. 5% aller Feten ergeben miitterliches Alter und
gemessene Nackentransparenz ein héheres Risiko (>1:300 fiir Trisomie 21), das zu dem Rat fiihrt, eine Chromosomenanalyse
durchfuhren zu lassen.

Was sind die Vorteile des Testes?

1. Es hat sich gezeigt, dass durch die Nackentransparenzmessung in Kombination mit dem Ersttrimester-Screening die
Mehrzahl der relevanten chromosomalen Stérungen, insbesondere die Trisomie 21 (M.Down) entdeckt werden.

2, Die frihe Bestimmung eines moglichen chromosomalen Risikos bietet die Méglichkeit, sich bereits im ersten Schwanger-
schaftsdrittel fiir oder gegen eine invasive Diagnostik zur Chromosomenanalyse zu entscheiden.

3. Eine friihere und bessere Erkennung von Herzfehlern, die auch mit einer verdickten Nackentransparenz einhergehen
kdnnen, ist moglich.

Was ist ein Down-Syndrom?

Die Trisomie 21 (Morbus Down) ist die haufigste Chromosomenanomalie (1:1800 Lebendgeburten). Es handelt sich um eine fast
immer zufdllig auftretende Verteilungsstérung der elterlichen Chromosomen bei der Reifeteilung, so dass das Chromosom 21 in
dreifacher Ausfiihrung anstatt der tiblichen zwei Exemplare in den Zellen des Kindes vorhanden ist. Diese Kinder weisen eine
neurologische Entwicklungsverzégerung und/oder angeborene Fehlbildungen in sehr unterschiedlicher Auspragung auf.



Was bedeutet es, wenn ein,erhdhtes” Risiko berechnet wird?

Nach dem Test ist das ermittelte Risiko in der Regel niedriger oder héher als das durch das miitterliche Alter vorgegebene Risiko.
Ein,erhohtes” Risiko (>1:300 fiir Trisomie 21) bedeutet nattirlich nicht, dass eine chromosomale Stérung lhres Kindes vorliegt bzw.
diagnostiziert worden ist. Ihr Arzt wird mit lhnen besprechen, ob und welche zusatzlichen Testverfahren sinnvoll sind, um festzu-
stellen, ob letztlich eine chromosomale Stérung vorliegt. Auch hier kénnten ein inkorrektes Schwangerschaftsalter, Mehrlings-
schwangerschaften etc.zu Verdnderungen des Testresultates fiihren.

Der sichere Ausschluf tiber das Vorliegen einer Chromosomenstérung ist allerdings nur durch eine Chorionzottenbiopsie
und/oder Fruchtwasseruntersuchung moglich.

Wie genau ist das Ersttrimester-Serum-Screening?

Die alleinige Messung der Nackentransparenz hat eine Entdeckungsrate von 80%, eine Kombination aus der Hormonbestimmung
(freies B-HCG, PAPP-A) und der Nackentransparenzmessung hat eine Entdeckungsrate von tiber 90% fiir die Trisomie 21 (M. Down)
und Trisomie 18, wobei 5% der Tests als, positiv” (Resultat >1:300 fir Trisomie 21) eingestuft werden. Das Ersttrimester-Serum-
Screening entdeckt, auch in Kombination mit einer Nackentransparenzmessung, nicht alle Fehlbildungen, so dass grundsatzlich
eine detaillierte Ultraschalluntersuchung um die 20. Schwangerschaftswoche zu empfehlen ist.

Auch bei Mehrlingsschwangerschaften ist die Bestimmung der Hormone sinnvoll, jedoch etwas ungenauer in der Vorhersage im
Vergleich zu Einlingsschwangerschaften. Maternales Gewicht, Raucherstatus, ethnische Zugehérigkeit und Art der Empfangnis (z.B.
kiinstliche Befruchtung) beeinflussen die Werte der Hormonbestimmung und werden durch lhren Arzt abgefragt.

Wie werden Sie Uber das Ergebnis des Ersttrimester-Screenings informiert?

Nach Abschluss der Ultraschalluntersuchung erhalten Sie bereits eine Risikoabschdtzung aufgrund lhres Alters und der gemes-
senen Nackentransparenz des Feten. Sobald die Ergebnisse der Hormonbestimmung vorliegen, werden wir Sie telefonisch hiert-
ber informieren und beraten. Im Falle eines auffilligen Befundes wird dieser im Rahmen eines personlichen Beratungsgespraches
mit Ihnen besprochen.

Mit Ihrer Unterschrift erkldren Sie, dass Sie die Informationen zum Ersttrimester-Serum-Screening zur Kenntnis genommen und
verstanden haben und mit dem Vorgehen einverstanden sind.
Im Falle weiterer Fragen bitten wir Sie, diese vor der Untersuchung personlich mit uns zu besprechen.

Datum, Name u. Unterschrift der Patientin

Datum, Name u. Unterschrift des Arztes




