Pranatale Diagnostik Medizinische Genetik
Gemeinschaftspraxis Uberbrtliche Berufsausiibungsgemeinschaft
Dr. med.Holger Lebek Dr. med. Lutz Pfeiffer, Dr. med. Annegret Buske
DEGU\"T‘_T"? il Dr. med. Miriam Kinzel (angestellt)
Dipl.-Mec LIT'J]EGUI\:W] S_tu.ftla'.lll Facharzte fir Humangenetik
Dr. rer. nat. Britta Belitz (in Apparategemeinschaft)

Dr. med. Jeanett Paulick
DEGUM Stufe 11 P d m g . d @ Fachhumangenetikerin

FA fur Gynakologie und Geburtshilfe Kronenstr. 55-58, 10117 Berlin, Tel./Fax: 030 4000 47 63-0/69
Frankfurter Allee 231 a, 10365 Berlin, MedizinZentrum Lichtenberg, Tel.: 030 577987-0, Fax: 030 577987-22

Aufklarung uber einen invasiven vorgeburtlichen Eingriff zur
Gewinnung von Zellen oder Flussigkeiten des Feten (des ungeborenen
Kindes) aus Fruchtwasser bzw. Chorionzotten, aus der Plazenta oder
aus fetalem Blut

Name:

Vorname:

geb.: Pat-Nr.: cooovviiinnnnnennnn.
Adresse:
Sehr geehrte Schwangere!

Im Rahmen Threr Schwangerschaft hat sich eine medizinische Fragestellung ergeben, zu deren Klarung eine
invasive Diagnostik oder eine invasive Therapie notig ist. Invasiv bedeutet ,eindringend”. Das heif8t, dass hierzu
mittels einer dimnen Hohlnadel durch die Bauchdecke in die Fruchthohle oder die Plazenta punktiert
(eingestochen) wird.

Die haufigsten Indikationen (medizinische Grunde) fur invasive Eingriffe in der Schwangerschaft sind:

1. Verdacht bzw. Ausschluss einer genetischen Schadigung des zu erwartenden Kindes (z.B. bei
erhohtem mitterlichen Alter und bei auffalligen Risikotests wie fetale Nackentransparenzmessung und
Triple-Test)

2. Verdacht auf eine Infektion des Feten (z. B. Toxoplasmose, Roteln)

3. Verdacht auf eine Anamie (Blutarmut) des zu erwartenden Kindes (z. B. bei einer Blut-
gruppenunvertraglichkeit)

4.  Therapeutische Grunde (z. B. Blutubertragungen zum Feten, Entlastung bei krankhaft vermehrter
Fruchtwassermenge, Punktionen von fetalen Korperhohlen bei fetalen Erkrankungen).

Fur die invasive Diagnostik stehen verschiedene Formen der Materialgewinnung zur Verfugung. Welche der
Methoden bei Thnen zur Anwendung kommen, hangt von der medizinischen Fragestellung und dem
Schwangerschaftsalter ab.

Das Vorgehen ist bei allen Formen der invasiven Diagnostik ahnlich:

Vor jeder dieser Mafinahmen findet eine detaillierte Ultraschalluntersuchung statt. Anschlielend erfolgt eine
Hautdesinfektion, um das Einschleppen von Bakterien oder Viren zu verhindern.

Unter Ultraschallsicht wird dann eine dunne Nadel in die gewtunschte Region gefuhrt. So ist gewahrleistet, dass
die angestrebte Region gezielt und schnell erreicht wird. Auflerdem wird durch die optische Kontrolle eine
unbeabsichtigte Verletzung des Feten oder benachbarter Organe verhindert. Uber eine an die Nadel aufgesetzte
Spritze wird ein Unterdruck erzeugt und damit das gewunschte Material (Fruchtwasser, fetales Blut, Chorion-
oder Plazentazotten, fetale Korperfluissigkeiten) gewonnen. Die Schmerzen dabei werden von betroffenen Frauen
als unangenehmer Druck im Unterbauch empfunden und als mit denen einer Blutabnahme oder einer Impfung
vergleichbar angegeben.

Methoden der invasiven Diagnostik

1. Chorionzottenbiopsie

Das Chorion nennt man die Frithform der Plazenta, des ,, Mutterkuchens”.

Zeitraum: ca. 10.-13. SSW

Vorteil: Fruhes Ergebnis, frithe Gewissheit und frithe Entscheidung im Krankheitsfall. Die
Untersuchung eignet sich zur Klarung der meisten genetischen Fragestellungen, die in der
Fruhschwangerschaft oder bereits vor Schwangerschaft bekannt sind. Ein weiterer Vorteil
besteht darin, dass hierfur die innere Schwangerschaftshulle, die so genannten Eihaute nicht
verletzt werden, da das Chorion auflerhalb dieser inneren Hulle liegt. Die Kurzzeitkultur
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(Vorbefund) liegt nach 24 Stunden, der Endbefund nach 12-18 Tagen vor. Ein sogenannter
Pranataler Schnelltest (FISH-TEST)* ist moglich.

Nachteil: In 2-3 % der Falle ergeben sich unklare Befunde (Mosaike), die mit einer Fruchtwasserpunktion

geklart werden muissen.

Risiko: 0,3-0,5 %iges Risiko fur eine Fehlgeburt bei unseren Patienten. Da zu diesem Zeitpunkt auch
noch spontane Fehlgeburten wegen fetaler Entwicklungsstorungen auftreten konnen, ist es im
Einzelfall schwierig, bei eintretender Fehlgeburt einen ursachlichen Zusammenhang mit der
Chorionzottenbiopsie herzustellen oder sicher auszuschlieSen.

2. Fruchtwasserentnahme (Amniocentese)

Zeitraum: ca. 14.-22. SSW (auch spater noch moglich)

Vorteil: Technisch die einfachste Punktion. Ergebnisse der genetischen Untersuchung liegen frithestens
nach 14 Tagen vor. Auch aus Fruchtwasser kann ein Pranataler Schnelltest (FISH Test)*
durchgefuhrt werden.

Risiko: 0,3-0,5 %iges Risiko fur eine Fehlgeburt bei unseren Patienten.

3. Nabelschnurpunktion (Cordocentese):

Zeitraum : ca. ab 19. SSW

Hierbei wird fetales Blut durch Punktion der Nabelschnur gewonnen. Die Ergebnisse der genetischen
Untersuchung liegen nach ca. 5-7 Tagen vor. Auch aus Fetalblut besteht die Moglichkeit, einen Pranatalen
Schnelltest (FISH Test)* durchzufuhren.

Nachteil: Spate Untersuchung, spate Gewissheit, spate Entscheidung im Krankheitsfall.

Risiko: Bei unseren Patienten 0,3 bis 0,5 % Risiko fur Fehlgeburt oder fur extreme Fruhgeburt, wenn
Punktionen spater als 23. SSW durchgefuthrt werden. Um die diagnostische Aussage noch
sicherer zu gestalten, nehmen wir im Regelfall zusatzlich Fruchtwasser ab, das bei genetischen
Fragestellungen ebenfalls untersucht wird.

4. Placentese (Punktion der Plazenta)

Zeitraum: ab 14. SSW

Vorteil: Kurzzeitkultur nach 3-4 Tagen

Nachteil: Mosaike in ca. 2-3 % der Falle moglich

Der Endbefund liegt nach 12-18 Tagen vor.

Es besteht die Moglichkeit, einen Pranatalen Schnelltest (FISH-Test)* durchzuftthren.

Klinisch relevante, unbeabsichtigte Verletzungen des Feten bei der Punktion sind bei unseren Patienten bisher
nicht aufgetreten.

Wo liegen die Grenzen?

Eine generelle Untersuchung auf samtliche denkbare Krankheiten ist unmoglich. Es konnen nur jene Krankheiten
erkannt werden, deren mikroskopische oder molekulargenetische Auswirkungen bekannt sind. Ein Screening auf

Erbkrankheiten ist bisher weder moglich noch ware es aus rechtlichen Griinden bzw. aus Kostengrunden
durchfithrbar.
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Was konnen Sie tun, um das Risiko einer Fehlgeburt zu vermeiden?

In den ersten 2-3 Tagen nach dem Eingriff sollten Sie sich korperlich schonen. Verzichten Sie auf sportliche
Betatigung, Fahrradfahren und das Heben schwerer Lasten (itber 15 Kilogramm). Fur die ersten 2-3 Tage nach
Punktion verzichten Sie bitte auf Sex. Sollten Sie eine korperlich anstrengende Tatigkeit ausuben, informieren Sie
uns bitte. In einem solchen Fall ist eine kurze Arbeitsunfahigkeitsbescheinigung moglich.

Eine Kontrolluntersuchung bei dem/der behandelnden Frauenarzt/-arztin innerhalb einer Woche nach Punktion
ist anzuraten.

Bitte stellen Sie sich zu einer Untersuchung bei dem/der behandelnden Frauenarzt/-arztin, bei uns oder in einer
Frauenklinik vor, wenn Sie

- Blutungen,
- Fruchtwasserabgang,

- oder anhaltende oder zunehmende Bauchschmerzen verspiren.

Prufen Sie bitte genau, ob fur Sie die Notwendigkeit oder Dringlichkeit der invasiven Diagnostik nachvollziehbar
ist, und ob Sie den Eingriff nach Abwagen aller dafur und dagegen sprechenden Griinde wirklich wollen.

Bitte bedenken Sie: weder die invasive Diagnostik noch die professionell mit "high-end"-Geraten durchgefuhrten

Ultraschalluntersuchungen sind in der Lage, alle Krankheiten zu erkennen. So sind z. B. Blindheit, Taubheit und
etliche Formen geistiger Behinderungen nicht vorhersagbar.

Im Verlauf und Ergebnis der heutigen Ultraschalluntersuchung konnen bei den werdenden Eltern ethische und
psychosoziale Konflikte entstehen. Besonders in Fallen von nachgewiesenen schweren fetalen Krankheiten oder
bei Hinweiszeichen fur genetisch bedingte Erkrankungen sind diese Konflikte zu erwarten. Nach §2 des
Schwangerschaftskonfliktgesetzes haben Frauen und Manner einen Anspruch auf psychosoziale Beratung in
diesen Fallen. Dieses Beratungsangebot ist fir Sie kostenfrei. Es ist dazu auch keine Uberweisung notwendig.
Bitte sprechen Sie uns im Bedarfsfall auf Adressen an, die wir Ihnen gerne vermitteln.

Gemaf dem Gendiagnostikgesetz vom 31.07.2009 ist: ,...die Schwangere entsprechend §10 Abs. 2 und 3
genetisch zu beraten...”(Inkrafttreten ab 1.2.2010). Ergeben sich fur Sie im Zusammenhang mit der heute
geplanten Ultraschalluntersuchung weitere Fragen, die in vorherigen arztlichen Gesprachen und aus diesem
Aufklarungsbogen nicht ausreichend beantwortet wurden, empfehlen wir Thnen, eine genetische Beratung in
Anspruch zu nehmen.

Im Rahmen einer genetischen Beratung erfolgt die ausfuhrliche Erhebung der eigenen und familiaren
Krankheitsgeschichte (Stammbaumerhebung). Dabei wird auf dem aktuellen wissenschaftlichen Stand ermittelt,
inwiefern familiare oder andere Risiken oder Dispositionen fur Krankheiten fur Sie bzw. Thre Nachkommen bzw.
das Embryo bestehen. Dabei werden vertiefend die Moglichkeiten, Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft
genetischer Untersuchungen und deren Risiken (korperliche und psychische), deren Wesen, Bedeutung,
Tragweite und Sicherheit, deren psychosoziale Auswirkungen sowie die Grenzen der genetischen Diagnostik
erlautert und, soweit vorhanden, deren Therapiemoglichkeiten besprochen.

Sollte sich im Verlauf des heutigen Aufklarungsgespraches oder im Verlauf der Untersuchung die Erkenntnis
ergeben, dass Sie diese Untersuchung nicht wunschen, so haben Sie jederzeit die Moglichkeit, dies zu
signalisieren und von Threm Recht auf NICHTWISSEN Gebrauch zu machen. Sie konnen jederzeit ihre
Zustimmung zur Untersuchung widerrufen!

Bitte kreuzen Sie an, welche der folgenden Aussagen auf Sie zutrifft:

Ich wurde bereits in Vorbereitung auf den heutigen Eingriff genetisch beraten:

Ja: Nein:

Ich wiinsche nach dem heutigen Beratungsgesprach eine erweiterte genetische Beratung, da ich noch nicht
uber ausreichende Informationen verfuge:

Ja: Nein:

Ich wiunsche nach dem Vorliegen des Untersuchungsbefundes eine nochmalige genetische Beratung:

Ja: Nein: Nur bei auffalligem Befund:
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In unserer Praxis werden alle Daten elektronisch erfasst und gespeichert. Die gesetzlich vorgeschriebene
Aufbewahrungsfrist fur in diesem Zusammenhang erhobene Befunde liegt bei 10 Jahren. Nach §12 des
Gendiagnostikgesetzes sind die Unterlagen danach zu vernichten. Im Rahmen von wissenschaftlichen Arbeiten
benotigen wir allerdings einige Daten auch uber diesen Zeitraum hinaus. Diese werden in pseudonymisierter
Form und unter Einhaltung der gesetzlichen Datenschutzbestimmungen verwendet. Auch fur Sie und ggf. Thre
Nachkommen kann es sinnvoll sein, die gewonnenen Daten nach mehr als 10 Jahren zur Verfiigung zu haben.

Ich stimme zu, dass die erhobenen Daten langer als 10 Jahre gespeichert werden diirfen:

Ja: Nein:

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

Frauenarztin /-arzt:
Weitere Arzte:
Weitere Personen:

Ich stimme zu, dass die Ergebnisse der genetischen Analyse an mich auch direkt durch die Mitarbeiter der
Praxis fur Medizinische Genetik - Dres. Pfeiffer, Buske, Kinzel, Belitz - ibermittelt werden durfen:

Ja: Nein:

Ich wiinsche eine Kopie des erstellen genetischen Befundes:

Ja: Nein:

Personliche Fragen bzw. Eintrage zum personlichen Gesprach:

Ich habe diese Informationen gelesen, die Aufklarung verstanden und konnte im Vorgespriach meine noch
verbliebenen Fragen stellen. Dabei wurden alle Informationen in fur mich verstandlicher Form dargestellt
und meine Fragen uber Zweck, Art, Umfang, Aussagekraft und damit erzielbare Ergebnisse dieser
angeforderten Untersuchung ausfuhrlich und verstandlich beantwortet.

Ich stimme der Untersuchung und ggf. weiterfiuhrenden Untersuchungen zu, die fur die Erstellung des
gewunschten Befundes notwendigen sind. Ich winsche keine weitere Bedenkzeit.

Verbleibendes Untersuchungsmaterial stelle ich in pseudonymisierter Form zu Vergleichsuntersuchungen
dem Analyselabor zur Verfugung.

Ja: Nein:

Ich wurde uber das Recht auf Nichtwissen, das Recht auf Inanspruchnahme einer Konfliktberatung sowie
mein jederzeitiges Widerrufsrecht meiner Einwilligung informiert.

Ja: Nein:
Datum: ..........oooiiiiiiin Unterschrift der Patientin: .........cccoceeveieeeneeeeieeceeeeeeeeveenenes
Datum: ......coovvviiiiiiiiiiii, Unterschrift des ATZeS: ......c.ooveevieveeierieieeeeeeeeeeeeee e

Der Pranatale Schnelltest (FISH) kann innerhalb von 24 bis 48 Stunden die haufigsten Chromosomen- storungen
(Trisomie 21, Trisomie 13, Trisomie 18 und zahlenmaBlige Storungen der Geschlechtschromosomen X und Y) mit einer
sehr hohen Sicherheit ausschliefen. Hierzu wird mit einer speziellen Technik (Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung,
FISH) direkt am Zellkern und nicht erst an den nach einigen Tagen zur Verfugung stehenden Chromosomen die
entsprechende Zahl der Chromosomen sichtbar gemacht. Da die Kosten hierfur durch die gesetzlichen Krankenkassen
nicht gedeckt sind, mussten die dafur anfallenden Kosten durch die Patientin selbst ubernommen werden: zurzeit
150,00 EUR.
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