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Information tber die fetale Untersuchung 12. — 13. Schwangerschaftswoche
Ersttrimestertest

Liebe schwangere Patientin

Dieses Informationsblatt soll Ihnen und Ihrem Partner zuséatzlich zu unserem Gespréach Erlauterungen zum
Ersttrimestertest (= Ultraschalluntersuchung in der 12. — 13. Schwangerschaftswoche kombiniert mit Labor-
untersuchungen) und weiteren Testmoglichkeiten geben, um lhnen die Entscheidung, welche Untersuchun-
gen Sie wiunschen, zu erleichtern. Das eine Paar lehnt selbst eine Ultraschalluntersuchung ab, wahrend das
andere die grosste Sicherheit mittels eines invasiven Tests sucht. Eine absolute Garantie fur ein 100% ge-
sundes Kind gibt aber kein Test der Welt. Alles kann auch die heutige Medizin noch nicht vorab entdecken.

Hier einige Tatsachen:

e Fast alle Neugeborenen sind gesund und kommen ohne Fehlbildungen und Erbsubstanzstérungen
(chromosomale Anomalien) auf die Welt!

e Bei allen Frauen besteht ein kleines Risiko, ein Kind mit einem koérperlichen und/oder geistigen
Schaden auf die Welt zu bringen.

e Inmanchen Féllen ist die Schadigung auf die Stérung der Erbsubstanz (meistens Trisomie 21/Down-
Syndrom) zurtickzufihren.

e Bei der Ultraschalluntersuchung in der 12. - 13. Schwangerschaftswoche kann die Wahrscheinlich-
keit fur Erbsubstanzstérungen beim untersuchten Kind unter Berlcksichtigung des mutterlichen Al-
ters, des Ultraschallbefundes (,Nackentransparenz) und bestimmter mutterlicher Blutwerte ge-
schatzt werden. Darlber hinaus kdnnen einige schwerwiegende Fehlbildungen ausgeschlossen
werden.

e Die Kosten fir die Bestimmung der Blutwerte (ca. CHF 100) werden in der Regel von den Kranken-
kassen nicht Gbernommen.

e Durch diese frihe Ultraschalluntersuchung kdnnen einige aber durchaus nicht alle korperlichen De-
fekte entdeckt werden. Eine weitere genaue Ultraschalluntersuchung wird auf jeden Fall nach der
20. Schwangerschaftswoche empfohlen.

o Das Ergebnis des Ersttrimestertests ergibt eine Schatzung des Risikos fur das Down-Syndrom. Es
ist das zurzeit zuverlassigste nicht-invasive Verfahren wahrend der gesamten Schwangerschaft, mit
dem die Trisomie-Wahrscheinlichkeit geschatzt werden kann.

e Um eine Erbsubstanzstérung (chromosomale Anomalie) beim Kind definitiv auszuschliessen oder zu
bestatigen, muss eine invasive Untersuchung vorgenommen werden (Chorionzottenbiopsie oder
Amniozentese). Diese Untersuchungen bringen allerdings ein Fehlgeburtsrisiko von 0,5 — 1.0 % mit
sich.

Wichtig zu verstehen ist, dass der Ersttrimestertest nur eine Risikoschatzung fur das Vorliegen einer chro-
mosomalen Stérung (Down-Syndrom) ist. Die Risikoberechnung erfolgt dabei aus mehreren Parametern
(Alter, Nackentransparenz, Laborparameter). Dies soll im Folgenden ndher erlautert werden:

Risikofaktor Alter

Das Risiko fiir ein Down-Syndrom nimmt mit dem Alter der Mutter zu. Am Anfang der Schwangerschaft ist
dabei das Risiko fir das Vorliegen einer Erbsubstanzstérung héher als am Geburtstermin, da viele betroffe-
ne Kinder ohne Eingriffe von aussen wahrend der Schwangerschaft sterben.



Die nachfolgende Tabelle soll dabei das Risiko aufzeigen:

Alter (Jahre) Risiko fur Down-Syndrom am Geburts- | Risiko fir Down-Syndrom in der abgeschlosse-
termin (Lebendgeburt) nen
9.-14. Schwangerschaftswoche

20 1:1529* 1:696

25 1:1352 1:616

30 1:910 1:415

32 1:648 1:311

34 1:475 1:216

36 1:308 1:140

38 1:190 1:86

40 1:113 1:51

42 1:66 1:30

44 1:38 1:17

1: 1529 heisst, dass 1 von 1529 Frauen (im Alter von 20 Jahren) ein Kind mit Down Syndrom auf die Welt
bringt.

Risikofaktor Nackentransparenz

Die ,Nackentransparenz®, d. h. einen dunklen Bereich (Flussigkeit) im Nacken, hat jedes Kind zwischen der
11. und 13. Schwangerschaftswoche. Die Wahrscheinlichkeit flir eine Erbsubstanzstérung (insbesondere fir
ein Down-Syndrom) ist umso grosser, je mehr Flussigkeit im Nacken des Kindes dargestellt werden kann,
d.h. umso breiter die Nackentransparenz ist.

Anhand des Alters und der Breite der Nackentransparenz erfolgt eine Risikoeinschatzung fir das Vorliegen
eines Down Syndroms. Wichtig zu wissen ist, dass mit diesem Test nur 75 % aller Kinder mit Down-Syndrom
auffallig sind, d.h. dass ein Teil der kranken Kinder gar nicht erkannt wird. Auf der anderen Seite kdnnen
aber auch Kinder, die ganz gesund sind, einen positiven Test zeigen. Eine zu breite Nackentransparenz
kann neben dem Hinweis auf eine Erbsubstanzstérung auch einen Hinweis auf eine Herzerkrankung des
Kindes geben, was mit einem Spezialherzultraschall weiter abgeklart werden sollte.

Risikofaktor Laborwerte

Uber die Bestimmung von bestimmten Blutwerten kann man durch deren Veranderung Hinweise auf das
Vorliegen eines Down-Syndroms erhalten.

Unter Bertcksichtigung von Alter, Nackentransparenz und diesen Laborwerte kann ebenfalls das Risiko fur
das Vorliegen eines Down-Syndroms berechnet werden. Dieser Test wird als Ersttrimestertest bezeichnet.
Mit diesem Test werden bis 90 % aller Kinder mit Down-Syndrom auffallig, d.h. die Sensitivitat liegt héher,
als wenn man die Risikobestimmung allein aus Alter und Nackentransparenz vornimmt.

Ihre Entscheidung

Je nach Ergebnis der Schéatzung kénnen Sie auf weitere Untersuchungen verzichten oder eine definitive
Antwort auf die Frage wiinschen, ob Ihr Kind betroffen ist. Hierzu werden weitere Tests wie eine Chorionzot-
tenbiopsie oder eine Amniozentese notwendig. Der Vorteil dieser invasiven Untersuchungen ist, dass Sie
eine definitive Auskunft auf die Frage nach einer Erbsubstanzstérung bekommen. Der Nachteil liegt aber
darin, dass diese Eingriffe ein Fehlgeburtsrisiko von 0,5 bis 1,0 % mit sich bringen.

Chorionzottenbiopsie

Diese Untersuchung wird zwischen der 11. und 13. abgeschlossenen Schwangerschaftswoche durchgeftihrt.
Dabei werden winzige Teile des Mutterkuchens (Chorionzotten) untersucht. Sowohl das Kind als auch der
Mutterkuchen stammen von der gleichen Zelle. Deswegen kénnen Chorionzotten benutzt werden, um die
kindlichen Erbanlagetrager (Chromosomen) zu Uberprifen. Bei dieser Untersuchung wird unter Ultraschall-
kontrolle durch eine Punktionsnadel Gewebe aus dem Mutterkuchen entnommen. Man kann den Eingriff, der
ambulant erfolgt, sowohl tiber die Bauchdecke als auch durch die Scheide durchfihren. Das Fehlgeburtsrisi-
ko dieser Untersuchung liegt etwa bei 1 %.

Amniozentese

Diese Untersuchung wird in der Regel zwischen der 15. und 16. abgeschlossenen Schwangerschaftswoche
durchgefihrt. Unter ortlicher Betdaubung und Ultraschallkontrolle entnimmt der Arzt mit einer diinnen Punkti-
onsnadel eine Fruchtwasserprobe. Das winzige Loch, das dabei in der Fruchtblase entsteht, schlief3t sich
von allein. Der Eingriff wird ambulant durchgeftihrt und ist nur mit geringen Schmerzen verbunden. Aus dem
Fruchtwasser werden kindliche Zellen kultiviert, die untersucht werden. Der endgultige Befund liegt nach
etwa 2 Wochen vor. Vorlaufige ,Schnelltests” kdnnen durchgefuhrt werden. Das eingriffsbedingte Fehlge-
burtsrisiko betragt 0,5 — 1,0%.



