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Haufigste
Chromosomen-
stérung: Trisomie 21

Das Risiko fir eine
Trisomie 21 hdngt stark
vom Alter der Mutter ab:
20-Jahrige: 1:1100
35-Jéhrige: 1:300
40-Jdhrige: 1: 68

Die Fruchtwasser-
untersuchung und die
CVS fiihren bei etwa je-
dem 100. bis 200. Eingriff
zu einer Fehlgeburt
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Liebe Patientin,

eine Schwangerschaft ist ein ganz besonderes
Ereignis. Am Ende wird ein neuer Mensch geboren
und in den allermeisten Fillen kommt ein gesun-
des Kind zur Welt! Sicher haben Sie sich aber auch
schon Gedanken gemacht, was Sie tun und beach-
ten konnen, damit die Entwicklung lhres Kindes
optimal verlduft und Stérungen frihzeitig erkannt
werden.

Eine dieser Storungen ist die einer Trisomie 21.
Hierbei handelt es sich um die haufigste Chromo-
somenstérung bei Neugeborenen. Sie duBert sich
beim Kind als ,Down-Syndrom" Das Risiko, dass
ein Kind hiervon betroffen ist, ist eng mit dem Alter
der Mutter verkniipft: Es betragt bei einer 20-jahri-
gen Mutter eine von 1100 Schwangerschaften, bei
einer 35-Jdhrigen jedoch schon eine von 300 und
bei einer 40-jdhrigen Frau bereits eine von 68.

Sie haben sicher schon von der Maglichkeit gehért,
eine  Fruchtwasseruntersuchung  (medizinisch
JAmniozentese") oder eine sog. Chorionzotten-
biopsie (CVS) durchzufiihren, um eine Trisomie
21 und auch andere Chromosomenstérungen beim
noch nicht geborenen Kind sicher auszuschlieBen.
Die Mdglichkeit zu dieser Untersuchung besteht in
Deutschland derzeit prinzipiell fir jede Schwange-
re. Sie wird ab dem 35. Lebensjahr sowie bei einem
erhdhten Risiko in der Regel von den gesetzlichen
Krankenkassen bezahlt.

Eine Fruchtwasseruntersuchung und auch die
Gewebeentnahme aus dem Mutterkuchen (CVS)
birgt jedoch die Gefahr einer Fehlgeburt des Kin-
des in sich. Dies ist bei jeder 100. bis 200. Untersu-
chung der Fall. Da auch Frauen unterhalb von 35
Jahren von einer Trisomie-21-Schwangerschaft
betroffen sein kdnnen (die Halfte aller Trisomie-
21-Fille tritt bei unter 35-jdhrigen Frauen aufl),



gilt das Entscheidungskriterium ,lber oder unter
357" flr die Entscheidung flr oder gegen eine
Fruchtwasseruntersuchung inzwischen als Gber-
holt.

Man kennt heute neben dem Alter der Mutter
einige Untersuchungen, die anzeigen, ob in einer
Schwangerschaft eine kindliche Trisomie 21 wahr-
scheinlich ist oder nicht. Durch die Kombination
mehrerer Daten wie Alter der Mutter, Ultraschall-
Ergebnisse und Laborwerte kann man inzwischen
ca. 90% der Schwangerschaften mit Trisomie 21
allein durch Ultraschall- und Blutuntersuchun-
gen erkennen. Bei 3-59% aller Frauen ergibt sich
hierbei ein auffdlliges Ergebnis, mit der Folge, dass
bei diesen Frauen eine Fruchtwasseruntersuchung
oder CVS empfohlen wird.

Wirde man hingegen, wie friiher, das Alter als
alleiniges Kriterium verwenden, misste man bei
249 aller Frauen eine Fruchtwasseruntersuchung/
CVS durchfiihren (heute sind etwa 24% aller
Schwangeren ber 35 Jahre alt) und wiirde dabei
nur etwas mehr als 50% aller Trisomie-21-Félle
entdecken, da sich, wie gesagt, die anderen knapp
509% in der Gruppe der Frauen unter 35 Jahre be-
finden.

Noch genauer als die oben erwdhnte Kombination
von Ultraschall und Blutwerten sind die neuen
Tests auf Basis freier kindlicher DNA im mitter-
lichen Blut. Auf diese Tests wird weiter hinten
genauer eingegangen.

Die Altersgrenze
35 Jahre qilt als
tiberholt

Durch Kombination
von Ultraschall
(Nackentransparenz)
und Blutwerten werden
heute 90 % der Félle
einer Trisomie 21
erkannt ...

... bei der Altersgrenze
35 wdren es nur ca. 50 %



Standarduntersuchung
im1. Trimester:
Ersttrimester-Screening.
Erkennungsrate:

ca. 90 %.

Die Nackentransparenz
ist bei Chromosomen-
stérungen hdufig, aber
nicht immer vergrépert
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Welche Maglichkeiten fiir ein
nicht-invasives Screening gibt es?

Ersttrimester-Screening

Die Ultraschalluntersuchung in der 12. bis 14.
Woche stellt heute eine Basisuntersuchung fir
lhr ungeborenes Kind dar. Zu diesem Zeitpunkt
kénnen im Ultraschall erstmals viele Organe, wie
z.B. das Herz oder auch die GliedmaBen beurteilt
werden. Gleichzeitig ist zu diesem Zeitpunkt eine
Risikoabschdtzung fiir das Vorliegen einer Triso-
mie 21 und anderer chromosomaler Stérungen des
ungeborenen Kindes maglich.

Durch die Fortschritte in der Ultraschall-Technik
hat man Anfang der 1990er Jahre entdeckt, dass
alle Kinder in der 12. bis 14. Schwangerschafts-
woche (also schon am Ende des 3.Monats) eine
kleine Flissigkeitsansammlung im Bereich des
Nackens haben. Man hat diese ,Nackentranspa-
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Nackentransparenz

» Nackentransparenzmessung mittels Ultraschall



renz" (hiufig als ,NT" abgekiirzt) genannt, da sie
im Ultraschallbild schwarz, also durchscheinend
(transparent), erscheint. Je nach GréBe des Kindes
sind etwa 0,8 bis 2,3 mm Dicke der Nackentranspa-
renz normal. Bei etwa 75 % der Kinder mit Trisomie
271 und auch bei anderen Chromosomenstorungen
ist die NT vergroBert.

Im Bild links ist die Nackentransparenz eines
gesunden Kindes mit einem Pfeil gekennzeich-
net. Es sind oft nur wenige zehntel Millimeter um
welche die NT bei Kindern mit Chromosomen-
stérungen verdickt ist. Daher sind fiir die Messung
eine spezielle Ausbildung, viel Erfahrung und ein
gutes Ultraschallgerat notwendig.

Da nicht alle Kinder mit Trisomie 21 eine vergro-
Berte NT aufweisen, reicht dieses Kriterium allei-
ne nicht aus, um mit genligender Sicherheit eine
Trisomie 21 vorhersagen zu kénnen. Daher wird
die Nackentransparenzmessung mit den Hormon-
werten PAPP-A und freies $-hCG aus dem
Blut der Mutter kombiniert. Durch diese als Erst-
trimester-Screening bezeichnete Kombination
kénnen heute etwa 90% der Trisomie-21-Falle
erkannt werden.* Wird das Blut zur Bestimmung
von PAPP-A und freiem B-hCG bereits ab der
9. Schwangerschaftswoche entnommen, kann
die Erkennungsrate sogar auf ca.950% gesteigert
werden, wenn diese Bestimmung mit einer NT-
Messung in der 13. Woche kombiniert wird.

Durch Messung weiterer Ultraschall-Marker wie

» Nasenbein

» Flussmessungen am kindlichen Herzen, etc.

kann die Erkennungsrate flr eine Trisomie 21 im
Ersttrimester-Screening noch weiter gesteigert

* Risiko-Grenzwert im Ersttrimester-Screening 1:300.

Fiir die Messung der NT
ist eine spezielle Aus-
bildung erforderlich

Kombination der NT mit
PAPP-A und freiem
B-hCG = Ersttrimester-
Screening



Risiko im Ersttrimester-
Screening: Unter 1:1000:
keine weitere Abklarung

1:10 bis 1:1000 NIPT
(z.B. Harmony-Test) tiber
1:10: Invasive Abkldrung

empfohlen
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werden. Gleichzeitig sinkt die Rate an falsch-auf-
falligen Befunden und somit an unndtigen weite-
ren (invasiven) Untersuchungen.

Diese weiterfiihrenden Ultraschall-Untersuchun-
gen werden in der Regel nur von hierauf speziali-
sierten Frauendrzten angeboten.

Sequenzielles Screening

Aber auch ein stufenweises Vorgehen ist mdg-
lich: Zunédchst wird ein normales Ersttrimester-
Screening (siehe oben) durchgefiihrt.

» Ergibt dieses ein niedriges Risiko fiir eine
Trisomie 21 (z.B. unter 1:1000), kann mit
relativ hoher Wahrscheinlichkeit davon aus-
gegangen werden, dass lhr Kind nicht an einer
Trisomie 21 leidet. Verwendet man als Ent-
scheidungsgrenze fiir oder gegen eine invasive
Diagnostik (Fruchtwasseruntersuchung oder
CVS) einen Grenzwert von 1:1000, betrdgt die
Trisomie-21-Erkennungsrate im Ersttrimester-
Screening 97 %.

» Wurde im Ersttrimester-Screening ein hohe-
res Risiko als 1:1000 ermittelt (z.B. 1:120),
besteht heute die Mdglichkeit, dieses mit ei-
nem weiteren nicht-invasiven Test abzukldren.
Diese neuen Verfahren untersuchen kindliches
Eromaterial im mutterlichen Blut und verfi-
gen Uber eine Erkennungsrate flr die fetale
Trisomie 21 von ca. 99,5%. Gleichzeitig ist bei



Sequenzielles Screening
(Erkennungsrate fiir Trisomie 21: 97%)

Risiko iiber 1:10 Ersttrimester-Screening
Woche 11+ 0 bis 13 + 6

Risiko 1:10 l bis 1:1000

weitere Abkldrung

mittels
Fruchtwasser-
untersuchung
oder CVS

NIPT,
Harmony-Test

weitere Abkldrung
mittels <

Risiko unter 1:1000

keine weitere
Abkldrung

keine weitere

Fruchtwasser= = NPT unauffillig

untersuchung

Abkldrung

diesen Untersuchungen, welche auch als ,NIPT"
(nicht-invasive Prinataltests) bezeichnet wer-
den, nicht einmal jedes 1000. Ergebnis falsch
positiv. Im Vergleich zu der bisherigen, invasi-
ven Diagnostik wie der Fruchtwasseruntersu-
chung, haben die NIPT den Vorteil, dass kein
Eingriffs-bedingtes Risiko fiir Ihr Kind besteht.

» Wurde im Ersttrimester-Screening ein sehr
hohes Risiko (z.B. iber 1:10) fiir eine Trisomie
21 ermittelt, wird meist eine invasive Abkla-
rung mittels Chorionzottenbiopsie oder Frucht-
wasseruntersuchung (ab SSW 16) empfohlen.
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Hochste Erkennungsrate
der nicht-invasiven
Tests:

freie fetale DNA im
miitterlichen Blut
(z.B. Harmony-Test)

Erkennungsrate
Trisomie 21: 99,5 %,
Falsch-Positivrate: <0,1%
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Was, wenn der Termin im
ersten Trimester verpasst wurde?

Heute bietet sich flir Frauen, welche das Erst-
trimester-Screening versaumt haben, die Mdg-
lichkeit der Testung der freien kindlichen DNA
im miitterlichen Blut an. Diese Untersuchung
kann ab der Schwangerschaftswoche 10+0
bis zum Ende der Schwangerschaft durchge-
fiuhrt werden. Wie weiter vorne erwahnt, be-
tragt die Erkennungsrate fir eine Trisomie 21
z.B. fur den Harmony-Test 99,5%, die Falsch-
Positivrate liegt unter 0,1%. Neben der Ab-
klarung auf eine Trisomie 18 und 13 bietet der
Harmony-Test auch die Mdglichkeit der Abkla-
rung X- und Y-chromosomaler Stérungen (wie
Turner-Syndrom, Klinefelter-Syndrom, etc.) und
des DiGeorge-Syndroms.

Da durch die Tests aus mutterlichem Blut aus-
schlieBlich Chromosomenstérungen des Kindes
untersucht werden, ersetzen sie nicht eine ein-
gehende Ultraschalluntersuchung.



In der Tabelle auf der letzten Seite dieses Faltblatts
sind die derzeit verfiigbaren Methoden jeweils mit
ihrer Erkennungsrate und den Laborkosten aufge-
fuhrt. Bei allen genannten Untersuchungen (bis
auf die Fruchtwasseruntersuchung/CVS bei Uber
35jdhrigen Frauen) handelt es sich derzeit um Leis-
tungen, die in der Regel nicht von der gesetzlichen
Krankenversicherung bezahlt werden. Daher mis-
sen Sie flr die Kosten selbst aufkommen, sofern
Sie nicht z. B. eine Kostenlibernahme-Zusage Ihrer
Krankenkasse haben.

Bitte sprechen Sie unser Praxisteam vertrauensvoll
an, wenn Sie weitere Fragen zu den genannten
oder auch zu anderen Untersuchungen haben.
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Ersttrimester-Screening SSW11+0-13+6:
- Nackentransparenzmessung mittels Ultraschall
- PAPP-A
- freies B-hCG im Blut




90 -97 %, je nach Risiko-Grenzwert 5240€
(ca. 5% Falsch-Positivrate)
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Pranatales

Screening auf
Chromosomen-
storungen
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