Pranatale Fruhdiagnostik
(Ersttrimesterscreening, Tripletest)
Patienteninformation tUber eine gene-
tische Untersuchung zur Unterstlutzung
des Aufklarungsgesprachs nach §9
des Gendiagnostikgesetzes

Die Préanatale Fruhdiagnostik dient dazu, bereits wahrend der Schwangerschaft anhand
von Blutwerten und Ultraschalldaten das Risiko flr das Vorliegen bestimmter genetischer
Defekte (Chromosomenaberrationen und Neuralrohrdefekt) beim Kind abzuschétzen.

Da ein sicherer Ausschluss derselben nur durch die direkte Bestimmung der Chromoso-
men des Feten aus dem Fruchtwasser mdglich ist, dient die Risikoabschatzung dazu,
die Entscheidung fur oder gegen den dazu notwendigen invasiven und fur die Patientin
belastenden Eingriff (Amniozentese) zu unterstutzen.

— Beim Erst-Trimester-Screening zwischen der 11. und 14. Schwangerschaftswoche
wird das Risiko fur das Vorliegen einer Trisomie 21 (Down-Syndrom) bzw. Trisomie 13
oder 18 anhand der Nackentransparenz (Ultraschall) und zweier Schwangerschaftshor-
mone - Freies B-HCG und PAPP-A - im Blut bestimmt.

— In den Triple-Test zwischen der 14. und 20. Schwangerschaftswoche gehen die
Serumwerte a-Fetoprotein, B-HCG und Freies Ostriol ein. Neben dem Risiko fiir eine
Trisomie 21 bzw. 18 lasst sich hieraus auch das Risiko fir einen Neuralrohrdefekt
abschatzen.

— Die isolierte Bestimmung von a-Fetoprotein zwischen der 14. und 22. Schwanger-
schaftswoche Iasst sich fur die Abschéatzung des Neuralrohrdefekt-Risikos heran-
ziehen.

Zu lhrer Information:

— Aus einer Blutprobe werden die genannten EiweiBwerte zur vorgeburtlichen Abschét-
zung des Risikos fur einen Gendefekt bestimmt. Die Ergebnisse werden ausschlieBlich
fur die beschriebene Untersuchung eingesetzt.

— Das Ergebnis liefert ein statistisches Risiko fir den untersuchten Defekt, es ist kein
direkter Nachweis dieses Defekts, sondern erleichtert lediglich die Entscheidung fur
oder gegen weitergehende Diagnostik.

— Nach den Vorgaben des Gendiagnostikgesetzes werden Befunde grundsétzlich nur
an den fir den Patienten verantwortlichen Arzt gesendet.

Ihre Arztin/lhr Arzt wird Sie bitten, eine Erklarung zu unterschreiben, in der Sie die Ein-
willigung zu der oben genannten Untersuchung geben. Diese Einwilligung kénnen Sie
jederzeit — auch muandlich — widerrufen. Die Untersuchung wird dann nicht durchgefiihrt,
bzw. der Befund der Untersuchung wird vernichtet und Ihrem Arzt nicht mitgeteilt.
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