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Informationsblatt zur Friithen Fehlbildungsuntersuchung mit Beurteilung der
Nackendicke (Nackentransparenzmessung = NT) und Risikoanalyse

Sehr geehrte Schwangere!

NAME: ... Vorname: ...........o.coviiviiiiiiiiiiinin, geb.:

Diese Untersuchung hat das Ziel moglichst frithzeitig schwerwiegende Fehlbildungen zu entdecken. Es werden
dabei in spezialisierten Zentren und Praxen zu diesem Zeitpunkt ca. 85% der klinisch relevanten Anomalien
erkannt. Unsere vordergriindige Zielstellung besteht also darin nach anatomischen und strukturellen
Besonderheiten zu suchen. Da in den meisten Féllen keine Besonderheiten oder Fehlbildungen gefunden
werden, kann diese Untersuchung die meisten Schwangeren oder Paare beruhigen und Angste abbauen. Sollten
wir dabei Fehlbildungen oder Hinweiszeichen fiir genetisch bedingte Erkrankungen finden, werden wir dann mit
Ihnen gemeinsam die weiteren Schritte, wie weitere Diagnostik, mogliche Behandlungen und Mafinahmen die im
Rahmen der Schwangerschaftsbetreuung, der Geburt oder der Zeit nach der Geburt besprechen , vermitteln und
organisieren. Nur so kann im Falle eines krankhaften Befundes des Feten oder der Schwangeren eine angepasste
und optimierte Betreuung des Schwangeren und ihres Kindes vorgenommen werden, die IThnen zu einem
gesunden Kind verhelfen soll.

Wihrend der heutigen Ultraschalluntersuchung kann anhand der Nackendicke des Feten (Nackentransparenz
oder Nackentranslucens) auch eine Wahrscheinlichkeit fiir das Vorliegen einer Chromosomenstérung wie dem
Down-Syndrom* vorgenommen werden. Dabei wird mittlerweile eine Entdeckungsrate fiir Down-Syndrome von
90-96% erreicht, wenn diese Ultraschalluntersuchung mit einer zusétzlichen Blutuntersuchung (PAPP-A, free 3-
HCG) kombiniert wird. Diese dabei gewonnenen Befunde konnen Angste in Bezug auf Chromosomenstsrungen
abbauen und Thnen bei der Entscheidung iiber weitere Untersuchungen (z.B. Fruchtwasseruntersuchung)
helfen.

Vorab mochten wir Ihnen zum besseren Verstandnis einige Informationen iiber diese Untersuchung geben.

Auf den Bildern ist die Nackentransparenz (NT) im Original (links) sowie im Ultraschallbild (rechts) dargestellt.

Uber eine Ultraschalluntersuchung wird eine Messung der Nackentransparenz (NT) vorgenommen. Mithilfe
eines Computerprogramms ermittelt man dann die individuelle Wahrscheinlichkeit (bzw. das Risiko) fiir die
hiufigste Chromosomenstérung, dem Down-Syndrom* (Trisomie 21) sowie fiir die selteneren, aber
schwerwiegenderen Trisomien 13 und 18. Dadurch erhélt die Frau eine ganz individuell fiir Thr Kind berechnete
Risikoabschitzung.

* Das Down-Syndrom ist dadurch gekennzeichnet, dass diese Kinder immer einen geistigen Defekt aufweisen (allerdings ist hierbei eine
starke individuelle Schwankung mdglich). Dazu finden sich einige korperliche Merkmale, wie schrége Lidspalte der Augen, relativ kurze
Arme und Beine. In etwa der Halfte der Falle weisen diese Kinder teilweise schwere Organdefekte z. B. Herzfehler auf. Ursache dafir, ist
das Vorhandensein von drei, statt zwei Chromosomen 21 in jeder Korperzelle.
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Als Grundregel gilt:

Je grofier die NT um so grofier ist die individuelle Wahrscheinlichkeit dieses Feten fiir ein Down-Syndrom. Je
kleiner die NT um so geringer ist die Wahrscheinlichkeit fiir ein Down-Syndrom.

Die NT-Messung allein hat eine Entdeckungsrate fiir das Down-Syndrom von 75%. Unter Berticksichtigung
weiterer Ultraschallparameter wie dem fetalen Nasenknochen, dem Gesichtwinkel, die Beurteilung des
Blutflusses an der Trikuspidalklappe und dem Ductus venosus, der in diesem Zusammenhang von uns
durchgefiihrten fetalen Herzbeurteilung (Echokardiographie) sowie weiterer Parameter, kann die
Entdeckungsrate von Chromosomenanomalien auf 90% gesteigert werden. Indem zusitzlich aus miitterlichem
Blut 2 Eiweifse - PAPP-A und free 8-HCG - untersucht werden wird eine 96%ige Entdeckungsrate erreicht.

Aussagen zu anderen Erkrankungen wie Blindheit, Taubheit, geistigen Behinderungen oder monogenen
Erkrankungen, wie z. B. Muskelschwund, Mucoviszidose u.v.a.m. sind mit dieser Technik nicht moglich.

Zum besseren Verstiandnis sind einige wichtige Begriffe zu definieren:

Hintergrundrisiko: Darunter wird eine statistische Zahl verstanden, die die Haufigkeit bzw. Wahrscheinlichkeit
einer Chromosomenanomalie angibt. Sie hiangt vom Alter der Frau und dem Schwangerschaftsalter ab, sowie
davon ob bereits Chromosomenstdrungen in vorherigen Schwangerschaften vorlagen. Es wird iiblicherweise als
Verhiltnis angegeben: z.B. 1:1000. Das bedeutet, dass ein Down-Syndrom auf 1000 im Alter und
Schwangerschaftsalter vergleichbare Frauen zu erwarten ist.

Adjustiertes Risiko: Hierbei handelt es sich um die statistische Wahrscheinlichkeit die im Ergebnis der erfolgten
Untersuchung ermittelt wird. Es beinhaltet die an Threr Schwangerschaft ermittelten Befunde der im Ultraschall
untersuchten Parameter wie Nackendicke, Nasenknochen usw. und ggf. auch der untersuchten Blutwerte (PAPP
A und free $-HCG). Thr Alter und das Schwangerschaftsalter flielen ebenfalls mit ein. Damit wird ihre
individuelle Wahrscheinlichkeit (Risiko) fiir eine Chromosomenanomalie ermittelt und wie das
Hintergrundrisiko als Verhiltnis z. B. 1:2000 angegeben.

Welche Vorteile bietet die NT-Messung gegeniiber einer invasiven Untersuchung wie der Fruchtwasser- oder
Chorionzottenuntersuchung (CVS)?

Invasive Eingriffe liefern iiber eine in die Fruchthohle injizierte Nadel Zellen zur Chromosomenanalyse. Nur so
konnen Chromosomenerkrankungen definitiv ausgeschlossen werden. Als Nachteil invasiver Eingriffe ist ein
Risiko fiir eine Fehlgeburt von ca. 0,3-0,5% zu berticksichtigen. Ziel ist es deshalb, invasive Eingriffe moglichst
nur bei hohem Risiko einer Chromosomenstérung vorzunehmen, unnétige Eingriffe zu vermeiden und deren
Risiko-Nutzen-Verhéltnis zu verbessern.

Wird iiber die NT-Messung ein geringes individuelles Risiko ermittelt, kénnen invasive Eingriffe wie die
Fruchtwasseruntersuchung, vermieden werden. Das gilt besonders fiir Frauen die 35 Jahre und &lter sind. Diese
lassen nicht selten wegen ihres statistisch erhohten Hintergrundrisikos eine Fruchtwasseruntersuchung
durchfiihren. Dabei wird meist ein normaler Chromosomenbefund nachgewiesen.

Andererseits konnen Frauen, die z. B. mit 20 Jahren ein eher sehr geringes Hintergrundrisiko besitzen, infolge
von Ultraschallhinweiszeichen (z. B. verdickte NT) dann auf der Basis eines deutlich erhdhten individuellen
(adjustierten) Risikos gezielt eine Chromosomenanalyse durch einen invasiven Eingriff vornehmen lassen.

Untersuchungszeitraum fiir diese Untersuchung:
11.-14. SSW bzw. 48-84 mm Scheitel-Steifslange des Feten

Ablauf der Untersuchung:

Information und Erhebung der medizinischen Vorgeschichte, Ultraschalluntersuchung (meist tiber die
Bauchdecke) mit Nackentransparenzmessung und frither Organdiagnostik. AbschlieSend erfolgt die Auswertung
der Risikoanalyse fiir das Down -Syndrom. Invasive Eingriffe finden bei dieser Untersuchung nicht statt.

Sie kénnen entscheiden, ob Sie die Genauigkeit der Aussage von 90% auf 96% steigern, indem wir zusétzlich eine
Blutabnahme vornehmen. Unter Beriicksichtigung der Blutwerte free $-HCG und PAPP-A erfolgt eine
Neuberechnung der Risikoanalyse. Dieser Befund wird Ihnen dann einige Tage spéter zugesandt. (Leider werden die
Kosten fiir die Bestimmung von PAPP A und free 8-HCG durch die gesetzlichen Krankenkassen nicht tibernommen. Die Kosten hierfiir miissten
Sie selbst iibernehmen - sie betragen zurzeit 34,97 €.)

Welche Fragestellung wird mit der NT-Messung beantwortet?

Hauptsédchlich wird ermittelt, mit welcher Wahrscheinlichkeit ein Down-Syndrom bei Threm Kind vorliegen
konnte. Zusitzlich erfolgt eine Beurteilung der bis dahin erfolgten Organentwicklung.

In welcher Form wird Thnen das Ergebnis mitgeteilt?

Sie erhalten 2 Zahlenwerte.
Davon sagt Ihnen der 1. Wert mit welcher Wahrscheinlichkeit Ihr Kind im Zusammenhang mit dem miitterlichen
Alter an einem Down-Syndrom erkrankt sein kénnte, das Hintergrundrisiko



Der 2. Wert gibt nach Auswertung von Schwangerschaftsalter, miitterlichem Alter und Nackentransparenz und
weiterer Parameter eine neue Wahrscheinlichkeit an, das adjustierte Risiko

Abschlielend ein Beispiel fiir ein relativ hohes Hintergrundrisiko, welches infolge eines kleinen NT-Wertes ein
deutlich giinstigeres adjustiertes (individuelles) Risiko ergibt:

Alter der Schwangeren - Hintergrundrisiko Down-Syndrom zur Geburt
40 Jahre - 1: 97 (=1 Down-Syndrom auf 97 Geburten)
Alter der Schwangeren - adjustiertes Risiko (z. B. bei NT =1 mm)
40 Jahre - 1: 580 (= 1 Down-Syndrom auf 580 Geburten)

Bevor Sie sich zur Durchfithrung der NT-Messung mit Risikoanalyse fiir das Down-Syndrom entschliefSen,
bitte ich Sie sich folgende Fragen zu stellen und zu beantworten:

1. Welche personlichen Konsequenzen sind fiir Sie denkbar wenn Sie wiissten, dass Ihr Kind am Down-
Syndrom erkrankt ware?

2. Konnen Sie sagen, welche Wahrscheinlichkeit (Risiko) fiir ein Down-Syndrom Sie fiir sich als beruhigend
empfinden wiirden oder ab wann Sie doch lieber eine genaue Abklirung (z. B. durch eine
Fruchtwasseruntersuchung) in Anspruch nehmen wollen?

Bei einem adjustierten Risiko von 1:2 bis 1:100 werden wir Ihnen in jedem Fall eine invasive Diagnostik anbieten.

Bei einem adjustierten Risiko von 1:100 bis 1:300 ist immer noch eine invasive Diagnostik zu erwigen und ggf.
auch durchzufiihren.

Bei einem adjustierten Risiko von besser als 1: 300 (1:500, 1:1000 usw.) bieten wir im Regelfall keine invasive
Diagnostik an.

Beachten Sie bitte, dass die individuelle Risikoabschédtzung durch das adjustierte Risiko Thnen lediglich eine
Entscheidungsgrundlage geben kann, sich fiir oder gegen eine erweiterte invasive Diagnostik (wie
Fruchtwasserpunktion oder Chorionzottenbiopsie) zu entscheiden.

Auch ein sehr geringes adjustiertes Risiko kann eine Chromosomenanomalie nicht ausschlieSen. Dies ist nur
durch eine gezielte genetische Untersuchung fetaler Zellen moglich, die durch einen invasiven Eingriff
gewonnen werden miissen.

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

Gemif 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 fiir Sie im Zusammenhang mit der heute
geplanten Ultraschalluntersuchung weitere Fragen, die in vorherigen &rztlichen Gesprachen und aus diesem
Aufklarungsbogen nicht ausreichend beantwortet wurden, empfehlen wir Thnen eine genetische Beratung in
Anspruch zu nehmen.

Im Rahmen einer genetische Beratung erfolgt die ausfilhrliche Erhebung der eigenen und familidren
Krankheitsgeschichte (Stammbaumerhebung). Dabei wird auf dem aktuellen wissenschaftlichen Stand ermittelt,
inwiefern familiare oder andere Risiken oder Dispositionen fiir Krankheiten fiir Sie bzw. ihre Nachkommen,
bzw. dem Embryo bestehen. Dabei werden vertiefend die Mdglichkeiten, Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft
genetischer Untersuchungen, deren Risiken (kérperliche und psychische) , deren Wesen, Bedeutung und
Tragweite und Sicherheit, deren psychosoziale Auswirkungen sowie die Grenzen der genetischen Diagnostik
erlautert und soweit vorhanden, deren Therapiemdglichkeiten besprochen..

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



Wir bitten Sie uns anzugeben welche der folgenden Varianten auf sie zutrifft, zutreffendes bitte ankreuzen:
Ich wurde bereits in Vorbereitung auf den Ersttrimester -Ultraschallbefund (NT Messung) genetisch
beraten:

Ja: Nein:

Ich wiinsche vor der heutigen Untersuchung eine zusatzliche, erweiterte genetische Beratung, da ich noch
nicht Gber ausreichende Informationen verflige:

Ja: Nein:

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

Ja: Nur bei auffalligem Befund: Nein:

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
bendtigen wir allerdings einige Daten auch Uber diesen Zeitraum hinaus. Diese werden in pseudonymisierter
Form und unter Einhaltung der gesetzlichen Datenschutzbestimmungen verwendet. Auch fir Sie und ggf. auch
fir Ihre Nachkommen kann es sinnvoll sein die gewonnen Daten auch nach 10 Jahren darliber hinaus noch zur
Verfiigung zu haben

Ich stimme zu, dass die erhobenen Daten langer als 10 Jahre gespeichert werden dirfen.
Ja: Nein:

Ich stimme der Ubermittlung der Ergebnisse der Ultraschalluntersuchung an meine (n)
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Ja: Nein:

Personliche Fragen bzw. Eintrige zum personlichen Gesprich:

Ich habe diese Informationen gelesen, die Aufklirung verstanden und konnte im Vorgesprich meine
noch verbliebenen Fragen stellen. Dabei wurden alle Informationen in fiir mich verstindlicher
Form dargestellt und meine Fragen ausfiihrlich und verstindlich beantwortet.

Ich stimme der Untersuchung zu und wiinsche keine weitere Bedenkzeit.

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

Ja: Nein:
Datum: ..o Unterschrift der Patientin: ..........c.cccoeveeeeeeeeceeeeeceeeeee e
Datum: .....ooiiiiiii Unterschrift des ATZtes: ......c.oovevveeveeveeeeeeeeeeeeeeeeeveseeeee e



