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Informationen
fiir Frauen am Beginn
der Schwangerschaft

* Integriertes Screening
* Quadruple-Test
* Screening auf Neuralrohrdefekt



Worum geht es ...

Risiko fur ein Kind mit
Down-Syndrom

In jeder Schwangerschaft besteht ein kleines
Risiko, dass das erwartete Kind eine Chromo-
somenveranderung (z. B. Trisomie 21,
Down-Syndrom) hat. Je alter die Mutter ist,
desto hoher ist dieses Risiko.

Bei Muttern, die 25 Jahre alt sind, ist eins von
1300 Kindern betroffen, bei 30-Jahrigen eins
von 900 und bei 35-Jahrigen eins von 380.
Schwangeren Frauen, die zum Zeitpunkt der
Geburt 35 Jahre oder alter sind, wird daher eine
Fruchtwasserentnahme (Amniozentese) an-
geboten, bei der die Chromosomen des unge-
borenen Kindes untersucht werden.

Durch Blutuntersuchungen kann man auch
bei schwangeren Frauen, die jlinger als 35 Jah-
re sind abschéatzen, ob sie ein erhéhtes indivi-
duelles Risiko fur ein Kind mit einer Chromo-
somenveranderung haben. Entspricht dieses
Risiko dem einer 35-jahrigen Frau oder ist das
Risiko sogar hoher, sollte auch diesen Frauen
eine Chromosomenanalyse aus einer Frucht-
wasserprobe angeboten werden.

Bei schwangeren Frauen, die 35 Jahre oder
alter sind, kann man feststellen, ob das Risiko
fur ein Kind mit einer Chromosomenveréande-
rung altersentsprechend, niedriger oder héher
ist. Diese Angabe kann die schwangere Frau in
ihnre Entscheidung fur oder gegen eine Frucht-
wasseruntersuchung einbeziehen.



Down-Syndrom...

Blutuntersuchungen zur Risiko-
bestimmung fir Down-Syndrom

In der Schwangerschaft kann die Untersuchung
bestimmter Blutwerte dartber Aufschluss ge-
ben, mit welcher Wahrscheinlichkeit Chromo-
somenveranderungen (z. B. Down-Syndrom
bei Trisomie 21 oder eine Trisomie 18) bzw.
Neuralrohrdefekte vorliegen.

FUr diese Untersuchungen ist eine Aufklarung
der Schwangeren nach Gendiagnostikgesetz
(GenDG) durch den veranlassenden Arzt erfor-
derlich, verbunden mit einer schriftlichen Einwil-
ligungserklarung.

Integriertes Screening

Die Risikoabschatzung mit der gegentber al-
len anderen biochemischen Verfahren hdéchs-
ten Entdeckungsrate von bis zu 90 % erfolgt im
Integrierten Screening. Bei diesem Test sind
zwei Blutentnahmen flr insgesamt finf Mess-
werte erforderlich. Der optimale Zeitpunkt fr
die erste Blutentnahme zur Bestimmung von
PAPP-A liegt zwischen der 11. und 12. Schwan-
gerschaftswoche (SSW), d. h. 10+0 bis 11+6
Tage (spatester Zeitpunkt: 13+6 Tage).

Inhibin A, AFP, hCG und freies Ostriol sollten
zwischen der 15. und 18. SSW (d. h. 14+0 bis
17+6 Tage) bestimmt werden. Unter Berucksich-
tigung dieser Werte und des Alters der Schwan-
geren wird das individuelle Risiko fir ein Kind mit
dieser Chromosomenveranderung bestimmt.

Quadruple-Test

Fur Schwangere, die sich erst im zweiten
Schwangerschaftsdrittel flir eine Risikoab-
schatzung entscheiden oder die nur eine
Blutentnahme wiinschen, bietet sich der so-
genannte Quadruple-Test mit vier Mess-
grélen an, bei dem die Bestimmung von Inhi-
bin A, AFP, hCG und freies Ostriol in der 15.
bis 18. SSW (d. h. 14+0 bis 17+6 Tage) durch-
gefuhrt werden sollte.



Ergebnis der Blutuntersuchung
und Risikoabschéatzung

Risiko fir ein Kind mit Down-Syndrom

In dem Befundbericht wird das individuelle
Risiko angegeben. Es kann beispielsweise
1 zu 3000 oder 1 zu 700 oder 1 zu 150 (oder
anders) lauten.

Von einem ,normalen Risiko“ spricht man,
wenn das festgestellte Risiko fur ein Kind mit
Down-Syndrom niedriger ist als bei einer 35-jah-
rigen Frau, also kleiner als 1 zu 380.

Ein ,erhdhtes Risiko* liegt vor, wenn das fest-
gestellte Risiko fur ein Kind mit Down-Syndrom
dem einer 35-jahrigen oder é&lteren Frau ent-
spricht.

Durch eine Fruchtwasseruntersuchung kann
dann festgestellt werden, ob das erwartete Kind
wirklich eine Chromosomenveranderung hat. Es
ist wichtig zu bedenken, dass bei den allermeis-
ten Frauen mit einem erhdhten abgeschatzten
Risiko anschlieRend im Fruchtwasser normale
Chromosomen festgestellt werden, d. h. dass
das Kind kein Down-Syndrom hat!

Hinweis

Im Integrierten Screening ist eine zuverlassige
Risikoabschatzung auch ohne Einbeziehung
der Nackenfalte (Nackentransparenz/NT) ge-
wéhrleistet.



Screening auf Neuralrohrdefekt

Eins von 1200 Kindern kommt mit einem
offenen Riicken (Neuralrohrdefekt, Spina
bifida) zur Welt. An der H6he des AFP-Wertes
kann man feststellen, ob ein niedriges oder ho-
hes Risiko fir ein Kind mit offenem Ricken in
der Schwangerschaft besteht.

Ist der AFP-Wert normal, so ist ein offener
Ricken mit etwa 80 %-iger Sicherheit ausge-
schlossen (d. h. in 2 von 10 Fallen kommt es
vor, dass der AFP-Wert normal ist und das Kind
trotzdem einen offenen Ricken hat). Daher ist
neben der AFP-Bestimmung im mdutterlichen
Blut auch eine Ultraschalluntersuchung um die
18. SSW sinnvoll.

Wird ein erhdéhter AFP-Wert gemessen, so
kann durch eine spezielle Ultraschallunter-
suchung und eine Fruchtwasseranalyse festge-
stellt werden, ob das Kind wirklich einen offenen
Rucken hat. Es ist zu beachten, dass ein hoher
AFP-Wert sehr oft auch andere Ursachen (wie
z. B. chronische Hepatitis) hat und sich das Kind
normal entwickelt.

Es ist also wichtig:

Mit den Blutuntersuchungen kann nicht festge-
stellt werden, ob das erwartete Kind tats&chlich
eine Chromosomenveranderung oder einen of-
fenen Ricken hat. Es wird lediglich festgestellt,
ob das individuelle Risiko hierfir erhoht ist.
Sicherheit kann nur die Untersuchung der Chro-
mosomen an Zellen des werdenden Kindes,
z. B. aus Fruchtwasser geben.



Individuelle Gesundheitsleistungen 1GeL

Einige Vorsorgeuntersuchungen werden von
den gesetzlichen Krankenkassen nicht Uber-
nommen und mussen deshalb vom Patienten
selbst gezahlt werden. Falls Sie hierzu Fragen
haben, wird Sie lhr Arzt gerne beraten.

Blutuntersuchungen:

* Integriertes Screening (5 Parameter)
PAPP-A, Inhibin A, AFP, hCG, freies Ostriol

* Quadruple-Test (4 Parameter)
Inhibin A, AFP, hCG, freies Ostriol

* Screening auf Neuralohrdefekt (1 Parameter)
AFP
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