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Informationen zur Ersttrimester-Diagnostik

Die Ultraschall-Untersuchung in der frihen Schwangerschaft erfordert sowohl ein
hochauflésendes Ultraschallgerat als auch eine erfahrene UntersucherIN. Basis der Untersuchung
in dieser Zeit ist die frihe Organdiagnostik. Diese wird ergédnzt durch eine Risikoberechnung fur
fetale Trisomien und die Berechnung lhres Risikos fir das Auftreten einer  Praeklampsie
(Schwangerschaftsvergiftung). Die Ultraschall-Untersuchung ist flir den Feten nicht schadlich und
wird in den meisten Féllen vom Bauch aus durchgeflihrt. Bei ungtinstigen Sichtverhéltnissen kann
auch eine vaginale Untersuchung (von der Scheide aus) notwendig werden. Als Vorbereitung auf
das Aufklarungsgespréach vor der Untersuchung méchten wir lhnen die einzelnen Bausteine der
Untersuchung kurz erlautern.

Frihe Organdiagnostik

Anhand der Messung des Wachstums kann das Schwangerschaftsalter beurteilt werden. Die
kindlichen Organe werden erstmals darstellbar. Bereits so friih kann eine Vielzahl von
Fehlbildungen entdeckt oder weitestgehend ausgeschlossen werden. Dazu zdhlen schwere
Anomalien von Kopf und Gehirn, der Arme und Beine, Defekte des Harntrakis und der
Bauchwand. Auch schwere und komplexe Herzfehler kénnen mit Hilfe der frihen fetalen
Echokardiographie teilweise bereits erkannt werden. Da ein auffalliger Nacken mit einer
Flissigkeitsansammlung im Gewebe unter der Haut ein wichtiger Hinweis fir organische
Fehlbildungen sein kann, wird die fetale Nackentransparenz immer mit beurteilt.

Nackentransparenzmessung und Risikoberechnung
far fetale Trisomie 21, 18 und 13 mit 11+0 bis 13+6 Schwangerschaftswochen

Fetale Trisomien, wie zum Beispiel die Trisomie 21 (Down Syndrom), sind umso haufiger, je alter
die Schwangere ist. Doch auch bei jungen Schwangeren kann eine Trisomie auftreten. Mit 20
Jahren liegt zum Zeitpunkt der Untersuchung die Wahrscheinlichkeit flir eine Trisomie 21 bei
1:700, mit 25 Jahren bei 1:616, mit 30 Jahren bei 1:415, mit 35 Jahren bei 1:175 und mit 40
Jahren bei 1:51.

Wie hoch Ihr persénliches Risiko ist, kann anhand lhres Alters in Zusammenhang mit
sonographischen Kriterien im oben genannten Zeitraum statistisch berechnet werden. Das
Hauptkriterium ist die Dicke der sogenannten Nackentransparenz (Nackenfalte). Eine verdickte
Nackenfalte erhéht das Risiko. Weitere Kriterien, wie die Ladnge des Nasenbeins, der Blutfluss im
Ductus venosus und Uber der rechten Herzklappe (Tricuspidalklappe), kénnen bei ausreichender
Beurteilbarkeit im Ultraschall in die Risikoberechnung eingehen. Es werden dabei drei
Risikobereiche unterschieden:

Niedriges Risiko: < 1:1000 Mittleres Risiko: 1:100 - 1:1000 Hohes Risiko: > 1:100
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Die Entdeckungsrate fur eine Chromosomenstérung betrdgt ca. 80% mit Ultraschall allein.
Mdéchte man die oben genannten oder andere Chromosomenstdrungen sicher ausschlieBen, ist
dies nur durch eine invasive Methode (Gewinnung von fetaler oder plazentarer DNA mittels
Fruchtwasseruntersuchung oder Plazentapunktion) maoglich. Eine Alternative zur invasiven
Diagnostik kann der NIPT sein.

NIPT - Nicht-Invasiver Pranatal-Test fiir Trisomie 21 /18 /13

Bei diesem Test handelt es sich um einen exzellenten Screening-Test, der lber eine Blutentnahme
bei der Schwangeren die fetalen Trisomien 21, 18 und 13 mit sehr hoher Sicherheit erkennen
kann. Dabei werden zellfreie DNA-Bruchstlicke plazentaren Ursprungs im mdutterlichen Blut
analysiert. Findet sich eine unverhaltnismaBige Menge an DNA aus einem der drei Chromosomen,
muss eine Trisomie vermutet werden. Die Entdeckungsrate ist mit 99% fur die Trisomie 21 und ca.
95% fur die anderen beiden Trisomien hoch. Die Rate an falschen Testergebnissen ist mit 1 auf
1000 durchgeflihrten Tests niedrig. Bei einem unauffélligen Testergebnis ist damit eine Trisomie
nicht ausgeschlossen, aber sehr unwahrscheinlich. Der Test kann auch bei Zwillingen
durchgefiihrt werden. Andere Chromosomenstdrungen als die genannten, werden nicht mit dem
NIPT erkannt. Deshalb ist der NIPT nicht geeignet (und auch nicht von den Krankenkassen
finanziert), wenn beim Feten eine Fehlbildung vorliegt. Bei einem auffalligen NIPT-Ergebnis wird
eine humangenetische Beratung und Abklarung mit einer diagnostischen Punktion (Fruchtwasser-
Untersuchung) empfohlen. In etwa 2% der Falle kann vom Labor kein Ergebnis fir den NIPT
angegeben werden. In diesem Fall beraten wir mit Ihnen gemeinsam das weitere Vorgehen, zum
Beispiel die Wiederholung des Tests zu einem spéteren Zeitpunkt. Ob der Test bei lhnen sinnvoll
ist, wird im Rahmen der persénlichen Beratung und anhand der Ergebnisse der Ultraschall-
Untersuchung besprochen. Sie missen sich nicht sofort am Tag der Ultraschall-Untersuchung
entscheiden, sondern kénnen auch nach einer Bedenkzeit flr die NIPT-Blutuntersuchung wieder
zu uns kommen. Die Kosten fUr den NIPT Ubernimmt die gesetzliche Krankenkasse und im
Regelfall auch die Private Krankenkasse. Der NIPT wird in unserer Praxis nicht isoliert, sondern
nur zusammen mit der Ultraschalldiagnostik durchgefiihrt, da er die Untersuchung der
kérperlichen Entwicklung des Feten nicht ersetzen, sondern nur erganzen kann. Das Ergebnis
teilen wir Ihnen telefonisch mit und senden lhnen den schriftlichen Labor-Befund zu.

Praeklampsie-Risiko -
Berechnung des individuellen Risikos fiir Schwangerschaftsvergiftung

Im Rahmen des Ersttrimester-Screenings kann eine Risikoabschétzung bezilglich einer mdglichen
Préaeklampsie durchgefihrt werden. Die Praeklampsie zeichnet sich durch folgende Symptome
aus: Bluthochdruck, Odeme (Wasseransammlungen) sowie EiweiBausscheidung im Urin. Oft ist
eine Praeklampsie verbunden mit einer Plazenta-Insuffizienz, das heiBt, der Mutterkuchen
serndhrt“ das Ungeborene nicht ausreichend. Dieses Krankheitsbild tritt meistens im letzten
Schwangerschaftsdrittel auf, kann aber auch bereits friher vorkommen. Es kann aufgrund des
Verlaufes der Erkrankung eine vorzeitige Entbindung notwendig werden.

Falls beim Praeklampsie-Screening ein erhdhtes Risiko vorliegt, kann man laut aktuellen Studien
dieses Risiko und die Folgen durch eine prophylaktische Einnahme von ASS 150mg
(Acetylsalizylsdure, bekannt auch als Aspirin) reduzieren. Diese ASS-Einnahme sollte bis 16+0
SSW begonnen werden und endet mit 36 SSW. AuBerdem werden bei einem erhéhten
Praeklampsie-Risiko im Verlauf der Schwangerschaft zusétzliche Ultraschall-Untersuchungen zur
Uberwachung des fetalen Wachstums und der Durchblutung (Doppler-Sonographie) empfohlen.

Informationen zur Ultraschalluntersuchung in der Schwangerschaft

Mit der Ultraschall-Untersuchung sind wir Dank hochmoderner Ultraschallgerate und langjéhriger
Erfahrungen auf dem Gebiet der Pranatalmedizin in der Lage, den kindlichen Gesundheitszustand
zu beurteilen und fetale Auffalligkeiten, darunter auch eine Vielzahl von kindlichen Fehlbildungen
und Erkrankungen zu erkennen bzw. auszuschlieBen. Wir bitten Sie, die folgenden Informationen
vor der Untersuchung zur Kenntnis zu nehmen.
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Die Ultraschall-Untersuchung ist ein bildgebendes Verfahren, das nach heutigem Kenntnisstand
keine negativen Auswirkungen und Schaden beim ungeborenen Kind hervorruft. Dies gilt auch fur
wiederholte Untersuchungen.

Auch bei sehr guter Geratequalitat, groBter Sorgfalt und Erfahrung des Untersuchers kénnen nicht
zu jedem Zeitpunkt der Schwangerschaft alle Fehlbildungen und Verdnderungen erkannt werden.
Es ist mdglich, dass bestehende Anomalien nicht entdeckt werden (zum Beispiel ein Loch in der
Herzwand, eine kleine Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte, kleine Defekte im Bereich der Wirbelsaule,
Finger-/Zehenanomalien). Die Beurteilbarkeit des Kindes kann durch unglnstige
Untersuchungsbedingungen eingeschrankt sein. Dazu z&hlen beispielsweise eine verminderte
Fruchtwassermenge, unginstige Kindslage, kraftige mdutterliche Bauchdecken und Narben.
Demnach bleibt ein Restrisiko fir das Vorliegen von Anomalien bestehen. Orientierend kann
gesagt werden, dass aber etwa 80% der klinisch bedeutsamen, strukturellen und nicht-
chromosomalen Fehlbildungen im Ultraschall erkannt werden kdnnen. Intelligenz oder die
Funktion von Sinnesorganen, wie Augen und Ohren, sind vorgeburtlich nicht vorhersagbar.

Wir mdéchten darauf aufmerksam machen, dass Chromosomenstdrungen (zum Beispiel Trisomie
21 = Down Syndrom), Stoffwechsel-Erkrankungen und syndromale Erkrankungen grundsétzlich
nicht mittels Ultraschall-Untersuchung ausgeschlossen werden kdnnen. Fur einen zuverlassigen
Ausschluss dieser Erkrankungen waéren invasive Eingriffe wie die Plazentapunktion oder
Fruchtwasserpunktion notwendig. Als nicht-invasives Screening-Verfahren (Suchtest) fur Trisomie
21 steht der NIPT (Nicht-Invasiver Prénatal-Test) zur Verfligung, der nach Risikoeinschatzung in
Absprache mit Ihnen durchgefiihrt werden kann. Sollten sich beim Vorgesprach, aus lhrer eigenen
oder Familiengeschichte oder aufgrund der Ultraschall-Untersuchung Fragen zu genetischen
Aspekten ergeben, empfehlen wir Ihnen eine humangenetische Beratung.

Aus einem normalen Ultraschall-Befund kann nicht abgeleitet werden, dass das Kind normal
entwickelt und gesund ist. Mit |hrer Unterschrift erklaren Sie, dass Sie die Grenzen der
Ultraschall-Untersuchung zur Kenntnis genommen und verstanden haben.

Bei psychischen oder ethischen Konflikten im Rahmen der Untersuchung, zum Beispiel auch bei
auffalligen Befunden, kdnnen wir auf Wunsch jederzeit eine psychosoziale Konfliktberatung
vermitteln.

Ich bin damit einverstanden, dass Ultraschallbilder meiner Untersuchungen zu Zwecken der
Qualitatssicherung von der Praxis sicher aufbewahrt und anonymisiert ausgewertet werden.

Ich wurde in einem Aufklarungsgesprach durch die Arztin  .........c.ccoooiiiiiiiiiiiieeeeenne. tber
die geplante Untersuchung informiert.

Ich wiinsche eine Kopie des Informationsbogens: Nein |:| Ja |:|

Ich wiinsche eine genetische Beratung vor / nach der Ultraschall-Untersuchung:

Nur bei auffalligem Befund | | Nein [ | Ja [ ]

Ich habe die Informationen zur Ultraschall-Untersuchung gelesen und die Aufklarung verstanden.
Im Gesprach konnte ich meine persénlichen Fragen stellen. Diese wurden ausflhrlich und in mir
verstandlicher Form erlautert. Ich stimme der Untersuchung zu und benétige keine weitere
Bedenkzeit.

Ich bin Uber das Recht auf Nichtwissen und das Widerrufsrecht meiner Einwilligung informiert. Mir
ist bewuBt, dass eine vorgeburtliche Untersuchung Befunde hervorbringen kann, die eine
Konfliktsituation verursachen kénnen. Uber die Mdglichkeit der Inanspruchnahme einer
Konfliktberatung wurde ich informiert.

In unserer Praxis werden alle Daten elektronisch erfasst und unter Einhaltung der
Datenschutzrichtlinie gespeichert. Die gesetzlich vorgeschriebene Aufbewahrungsfrist fir die
erhobenen Befunde betragt mindestens 10 Jahre. Zu wissenschaftlichen Zwecken in der Praxis
sowie auch fir Sie selbst und lhre Nachkommen kann es sinnvoll sein, die Daten Uber 10 Jahre
hinaus aufzubewahren.

[] []
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Ich stimme der geplanten Untersuchung zu: ja nein

Ich stimme zu, dass die erhobenen Daten langer
als 10 Jahre gespeichert werden durfen: ja |:| nein |:|

Ich stimme der Ubermittlung der Ergebnisse der Ultraschalluntersuchung wie folgt zu:

(= U= o F= 4 1 [ 1 A= 4 -

VBItEIE ArZte / P OIS ONEN. oot

Anmerkungen zum persénlichen Gespréach:

Berlin,den ........cooeviviiiinnnn

Unterschrift Schwangere: ...........cccooviiiient. Unterschrift Arztin: ..........cccoeeeeeiiinnnnn...

Bei Fragen zu ,Datenschutz-Grundverordnung®, ,Patientenrechtegesetz” und ,,Gendiagnostikgesetz“ wenden Sie sich
bitte direkt an uns. Die Gesetze kdnnen in der Praxisanmeldung eingesehen werden.



