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Aufklarung zu weiterflihrenden differentialdiagnostischen Ultraschalluntersuchungen in der Schwangersaeift

Sehr geehrte Schwangere, Frau ..........coommmmmeeeeeeiiissiiiieee e sveeens
Sie sind heute zu einer weiterfihrenden differdibgnostischen Ultraschalluntersuchung in unsewxi® gekommen. Zunéchst
mochten wir Sie Uber ihre Durchfuhrung, Zweck, Aaggekraft, Tragweite, Einschrankungen und Grenzédaaean.

Hintergrund und Durchfiihrung

Die hoch aufldsendeUltraschalltechnik ist ein Bild gebendes Verfahrdas seit 70 Jahren zum Einsatz kommt. In denelet20
Jahren wurde sie deutlich weiterentwickelt. Nachtigem Wissenstand ruft diese Technik keine negativswirkungen und Schaden
beim ungeborenen Kind und bei der Mutter hervors gt auch fiur wiederholte Anwendungen. Bei derchhaauflésenden
Ultraschalluntersuchung wird Uber die mutterlich@uBhdecke, unter Verwendung von Kontaktgel, mitemin Schallkopf
Ultraschallwellen in die Gebarmutter gesendet. Digaschallwellen werden dabei von den verschiedeBeganen und Geweben
unterschiedlich zuriickgeworfen. Aus dem zuriickgetan Echo erstellt das Ultraschallgerat eine Ahbitgl mitterlicher und
kindlicher Gewebe.

Indikationen zur weiterfiihrenden differentialdiagnostischen Ultraschalluntersuchung

Die Grunde zur Durchfuhrung einer weiterfuhrendéffiecentialdiagnostischen Untersuchung ergeben sich der Vorgeschichte
(besondere Erkrankungen oder Fehlbildungen in denille oder vorherigen Schwangerschaften), Einnalieratogener bzw.
reproduktionstoxischer Medikamente, Zustand nadrilBétstherapie, Uterusfehlbildung, Altersindilkat (mutterliches und oder
vaterliches Alter Uber 34) mit erh6htem Trisomiesikp, Verzicht auf invasive Diagnostik, Mehrlinghg@angerschaft, Zustand nach
drei oder mehreren Fehlgeburten oder aus auffalli@efunden im Schwangerschaftsverlauf (AuffalligkeUnklarheit oder
Nichtdarstellbarkeit im Basisultraschall, Infektean drohende Frithgeburt, Zustand nach invasivegriffien, Verdacht auf kindliche
Mangelversorgung/Wachstumsretardierung oder Plaaerktionsstérung, Verlaufskontrolle auffalliger [merwerten etc.), nach
auffalligem Ersttrimester-Screening, auffalligemple-Test oder auffalligem AFP-Wert 0,5 MoM mit Verdacht auf Trisomie 2%,

2 MoM mit Verdacht auf Spaltbildung der Bauchwamttiodes Riickens etc.

Zweck der weiterfiihrenden differentialdiagnostisch@ Ultraschalluntersuchung

Ziel dieser Untersuchung ist es, Informationen Utben Zustand des ungeborenen Kindes und der PéafeMutterkuchen) zu
erhalten. Dadurch werden folglich mit groRer Wahedalichkeit kindliche Fehlbildungen ausgeschlosbew. diagnostiziert. Jede
Schwangerschatft ist mit einem Basisrisiko von 248isfur fetale Fehlbildungen und Erkrankungen lietaglabei entfallen ca. 1% auf
schwerwiegende Fehlbildungen. Dieses Basisrisikb beim Vorliegen bestimmter Risikofaktoren wie eimaitterlichen
insulinpflichtigen  Zuckerkrankheit, mutterliches dioder véterliches Altersrisikos, bei assistiert&eproduktion oder
Mehrlingsschwangerschaft, Verwandtenehe, Neigungmntanen Fehlgeburten von mehr als drei Mal (itiralter Abort) etc.
doppelt bis dreifach erhdht. Die groRe Feindiagkasird (optimal) in der 20+0 bis 22+6 SSW durchigieft. Zu diesem Zeitpunkt
sind (fast) alle wichtigen fetalen Organe erst fionell ausdifferenziert und kénnen sonographisttuksurell deutlich und
Ubersichtlich dargestellt werden. Dabei werdeneilisehbaren Organe hinsichtlich ihrer korrektenbildang (Gestalt und Struktur),
Lage und zeitgerechten Entwicklung untersucht. #lisd werden der Sitz und die Struktur des Muttetkens, Insertionsstelle der
Nabelschnur und die Fruchtwassermenge kontrollieRariber hinaus wird mit Hilfe von Bluttflussmesgen
(=Farbdopplersonographie) der Nabelschnurarterieh Gebarmutterarterien der 20. SSW und der kindiichittleren Hirnarterien
(ab 26. SSW, optimal in der 30. bis 32. SSW) diesdmyung des Kindes Uber die Nabelschnur durch Matterkuchen und
Gebarmutterarterien beurteilt. So kdnnen héaufignaedle Gefahrdungen des ungeborenen Kindes, eim&ktiénsstérung der
Plazenta, eine schwangerschaftsinduzierte mutterlierkrankung (z.B. Praeklampsie) und Risikofakiofi@r die Entbindung (z.B.
Vasa pravia oder Plazenta préavia) frihzeitig erkamarden. Auf diese Weise kann hilfreich eingegnffwerden, durch eine
Behandlung des Fetus innerhalb der Gebarmutter,dibéMutter oder durch die Vorbereitung einer Batlang nach der Geburt oder
durch das Vorbereiten von Entscheidungen zu Gabodss, Geburtsort und Geburtszeitpunkt.

Ein auffalliger Ultraschallbefund wird ermittelt, w as nun?

Die meisten Untersuchungen zeigen keine Auffalighe was zum Abbau von Angsten und zu einem udgest
Schwangerschaftsverlauf beitragen kann. In ca. %% Sthwangerschaften wird ein auffalliger Ultraditledund ermittelt. Das
bedeutet, dass das Ungeborene eine Fehlbildung binzelne oder mehrere Softmarker (=sonographistineveiszeichen) fir
Chromosomenabweichungen (z.B. Trisomie 21 (=Downd8ym)) aufweist. Derartige Softmarker kénnen ail3e Flecken im
Herzen (=white spots), fehlendes Nasenbein (=agulaes Nasenbein), pranasale Verdickung (=prasagxdem (PNO), Lippen-
Gaumen-Kiefer-Spalte (LGKS), Auffalligkeit der Kdpfm (z.B. Lemon Sign, Strawberry Sign, Microcepdaund des Gehirns (z.B.
Banana Sign), Verkurzung oder Fehlbildung der Ewité&ten, Fehlbildungen der Wirbelsaule und deskRiis, Auffalligkeit im
Magen- und Darmbereich (Gastroschisis, Omphalozelperechogener Darm etc.), erweiterte Nierenbe¢kmronephrose oder
Pyelektasie) etc. sein. Beim Vorliegen einer Féhlimg bzw. eines oder mehrerer Softmarker ist\Wighrscheinlichkeit, dass das
Kind an einer bestimmten Erkrankung oder Chrammnanomalie leidet, stark erhoht.



Moglichkeiten zur genetischen Abklarung des Verdacts einer Chromosomenaberration

Der Verdacht einer Chromosomenstérung lasst sichchdwzusatzlicheinvasive pranatale Diagnostik (Chorionzottenbiopsie
Amniocentese, Cordozentese abklaren, bei welclageptare Zellen bzw. kindliche und Amnionzellen bBlutzellen die genetischen
Analysen gewonnen werden. Der Eingriff birgt eimktionsbedingtes Fehlgeburtsrisiko von 0,2 bis 0,8%00 bis 1:200). Bei
primérer Ablehnung invasiver Diagnostik bietethsals Alternative ein nicht-invasiver Pranatalestfan. Bei diesem Verfahren
besteht kein Fehlgeburtsrisiko, denn hierfir wiret &chwangeren nur 20ml vendses Blut entnommenn BHiPT werden die
zellfreien (cf)DNA-Bruchstiicke im mutterlichen Bpliasma molekulargenetisch analysiert und mitteie®iProgramms ausgewertet.
Unter der zellfreien DNA befindet sich 4-10% zadlfr plazentare (cff)DNA. Sie entstammt dem Muttetlen. Der Mutterkuchen
entwickelt sich parallel zum Fetus aus der Zygeteefruchtete Eizelle). Daher sind Mutterkuchen Eitus genetisch identisch in 98-
99% der Félle. In seltenen 1-2% der Félle stimmt @enetik des Fetus und jene des Mutterkuchens dibdrein (=fetoplazentare
Diskrepanz). Daher muss eine plazentare Chromossioremg durch eine direkte kindliche und plazentaDdNA-
/Chromosomenanalyse bestéatigt werden. Dazu wirdtre@ie Fruchtwasserpunktion durchgefiihrt. Demerden die NIPT-Varianten
Harmony-Test, Praena-Test, Veracity-Test, FetatistTund Previa-Test in Deutschland angeboten. Dieldihrung des NIPT ist
eine Kassenleistung fir die Trisomie 21, Trison8eubhd Trisomie 13.

Tragweite weiterfihrender differentialdiagnostische Ultraschalluntersuchungen

Die meisten Feten, die solche sonographische Hgngaihen flr chromosomale Anomalieaben, sind allerdings gesund. Im Alltag
haben etwa 5% aller Feten einen solchen Softmabkermeisten Fehlbildungen sind von leichter Ardurehandelbar. In seltenen
Fallen ergeben sich schwere Fehlbildungen, die wedbandelbar noch mit dem Leben zu vereinbared. $des gilt auch fur
nachgewiesene Chromosomenstérung beim Ungebordbaraus konnen Verunsicherungen sowie ethische wsythpsoziale
Konflikte entstehen. Insbesondere betrifft es dibwserige Entscheidung der betroffenen SchwangBfemh Uber das weitere
Austragen der Schwangerschaft oder eine medizirtisgriindete vorzeitige Schwangerschaftsbeendigutigeit einem Fetozid
(=Toétung des ungeborenen Kindes Mutterleib um eine Lebendgeburt zu verhindern) ng2h8a Absatz 2 StGB. In solch einer
schweren Konfliktsituation kdnnen Sie zuséatzlicheegenetische Beratumgim Humangenetiker und/oder psychosoziale Beraitung
einer (Schwangerschaftskonflikt)BeratungsstelleFtanataldiagnostik in Anspruch nehmen.

Einschrankungen und Grenzen der weiterfiihrenden diferentialdiagnostischen Ultraschalluntersuchung

Die Aussagekraft der Ultraschalluntersuchung h&wogt Zeitpunkt, Entwicklungsstand der Organe, Bedimgen der Untersuchung,
Geratequalitat, Sorgfalt und Erfahrung des Untédrets ab. Die sonographische Bewertung des fetaksu@heitszustandes gilt
jeweils fiir denentsprechenden Untersuchungszeitpunid stellt somit jeweils einMomentaufnahmedar. So gibt es bestimmte
Zeitfenster, in denen die Untersuchung optimalecBngsse liefert (13. bis 14. SSW fir die frihe Be&gnostik, 20. bis 23. SSW fiir
die Feindiagnostik und 30. bis 32. SSW fur die Depgonographie der mittleren Hirnarterien. Untehsurgyen, die friher oder spéter
durchgefuhrt werden, kénnen unter Umstanden numolistéindige Informationen liefern. Die Aussageféddeiy hangt auch vom
Entwicklungsstand der Organe (z.B. Gehirn, NierdardHerz) ab. Es muss auch bericksichtigt werdass dich der Zustand des
Ungeborenen auch nach einer unaufféalligen Ultrdiaftarsuchung in der 13. bis 14. SSW. bzw. in #@r bis 23. SSW bis zur
Geburt in seltenen Fallen noch verandern kann. @ilesor allem fir Organe, deren Entwicklung zindeweiligen Zeitpunkten noch
nicht abgeschlossen ist, wie etwa die des Gehidaker wird eine feindiagnostische Kontrafigt der Dopplersonographia der30.
SSW empfohlen, inshesondere nach invasiven Eiegritind bei Auffalligkeiten. In der Hand eines eréaten und spezialisierten
Untersuchers koénnen ca. 90% aller mit Ultraschaleenbarer Fehlbildungen erkannt werden. Aber albieh hervorragender
Geratequalitat, hochster Sorgfalt und grof3ter Ediafp des Untersuchers kénnen in Abhangigkeit voritpidekt der Untersuchung
und dabei herrschenden Untersuchungsbedingen imcher alle Fehlbildungen und Veranderungen erkannt werdenisEdaher
moglich, dass bestehende Defekte wie kleine LodteinHerzwand, kleine Lippen-Kiefer-Gaumen-Spdtteine Defekte im Bereich
der Wirbelsdule sowie Finger- und Zehenmissbildangeht erkannt werden kdnnen. Zusatzlich gibt eshmare Gruppen von
Erkrankungen, die oft nicht im Ultraschall vorgettiah sichtbar sind, weil sie nicht mit eindeutiganatomischen Veranderungen,
Fehlbildungen oder Softmarker einhergehen. Dazudmpeh Chromosomenstdérungen mit milder Auspragung . bgeringem
Schweregrad, Stoffwechselerkrankungen, Syndromen(pkexe Erkrankungen) sowie Taubheit und BlindhBiementsprechend
bleibt ein Risiko im 10% Prozentbereich fur dasgen von Entwicklungsstérungen. Das heil3t, ddddretypischer Softmarker fir
Chromosomenanomalien beim Fetus mindert zwar dsigdRilr diese, schlieRen sie jedoch nicht aus! Chmomosomenaberrationen
diagnostizieren bzw. ausschlieBen zu kdnnen, is¢ @ivasive pranatale DiagnostikB. Fruchtwasserpunktion zur Gewinnung
kindlicher Zellen fiir genetische Analysen notwen@gmit kann aus einem normalen Ultraschallbefuobtrabgeleitetverden, dass
das Kind normal entwickelt und gesuistl

Bitte fragen Sie uns, wenn Sie etwas nicht verstaed haben.
Ich habe noch Fragen und wiinsche ein Gespraet | neino

Unterschrift Schwang
Personliche Fragen:

Mit meiner Unterschrift erklare ich, dass ich demveck, die Aussagekraft, Tragweite, Einschrankunge Grenzen der

weiterfihrenden differentialdiagnostischen Ultradlimtersuchung zur Kenntnis genommen und verstahdée. Ich bendtige keine
weitere Bedenkzeit. Hiermit erteile idreiwillig die Einwilligung zur Durchfihrung der viterfhrenden differentialdiagnostischen
Ultraschalluntersuchung. Mir ist bekannt, ich epsychosoziale und humangenetische Beratung, instdess bei einem auffalligem
Befund in Anspruch nehmen kann. Meine Zustimmungnkich jederzeit widerrufen. Von meinem Recht au¢htvissen eines

(auffalligen) Befundes kann ich jederzeit Gebraothen.
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