FREUDE UBER DAS KIND -
SORGE UM SEINE GESUNDHEIT

Was leisten vorgeburtliche Untersuchungen?

Stiftung fiir das behinderte Kind
Férderung von Vorsorge und Friherkennung
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Vorwort des Schirmherren der Stiftung

Die Stiftung fUr das behinderte Kind ist Anfang der 60-er Jahre in Bad Godesberg entstanden nach der Contergan-
Katastrophe, bei der nach der Einnahme dieses Schlaf- und Beruhigungsmittels in der Frihschwangerschaft ca.
10.000 Kinder und davon ca. 2.500 in Deutschland mit Fehlbildungen vor allem im Bereich der Knochen und des
Herzens geboren wurden.

Der Hamburger und spater Minsteraner Professor fir Kinderheilkunde Prof. Widukind Lenz, der als erster den Zu-
sammenhang zwischen der Medikamenten-Einnahme in der Schwangerschaft und den gehauften Fehlbildungen
erkannte, setzte sich dann stark fir die Betroffenen und Pravention von Fehlentwicklungen in der Schwangerschaft
ein.

Die Stiftung hat sich im Anschluss in vielfacher Weise flr die pranatale Vermeidung von Schadigungen eingesetzt
und z. B. die Gefahren durch Rauchen und Alkohol- Konsum in der Schwangerschaft auf verschiedenen Wegen in
die Offentlichkeit getragen.

Aber auch die modernen Methoden der Schwangerschafts-Vorsorge wie Ultraschalluntersuchungen, invasive und
nicht- invasive Methoden der vorgeburtlichen Testung bis hin zur Gentherapie wurden in Symposien, Blchern, und
in Broschiren und Internet- Beitrdgen wissenschaftlich analysiert und allgemeinversténdlich dargestellt. Die frihe
und damit rechtzeitige Behandlung von Kindern und deren Inklusion ist ein Anliegen der Stiftung ebenso wie z.B. die
Verhinderung von Neuralrohrdefekten durch Folat-Substitution,

Es wird immer Kinder mit Behinderungen geben, die entweder schon pranatal z. B. durch genetische Faktoren oder
spater z. B. durch Unfalle entstehen, und der Zustand einer Gesellschaft zeigt sich speziell in ihrem Umgang mit be-
hinderten Kinder, die sich noch nicht selbst duBern kénnen und deswegen umso mehr auf unsere Hilfe angewiesen
sind.

PROF. DR. DR. .H.C.MULT.
WOLFGANG HOLZGREVE

Vorstandsvorsitzender

Vorwort des Vorstandsvorsitzenden der Stiftung

Im nachsten Jahr wird unsere Stiftung 60 Jahre alt, und wenn sie nicht damals aus dem Schock des Thalidomid
(Contergan)-Skandals entstanden ware, wéare der Bedarf spater auch deutlich geworden, als die schadigenden Ef-
fekte z.B. von Alkohol, Rauchen, Adipositas, CMV-Infektionen, Folat-Mangel etc. in der Forschung immer besser
verstanden und die Praventions-Mdglichkeiten erkannt worden ware. Im Praventions-Bereich nimmt Deutschland
im internationalen Vergleich keine Spitzenposition ein, und deshalb stellt die Arbeit der Stiftung hier eine wichtige
Erganzung zur etablierten Gesundheitsversorgung dar. Noch immer stimmt die Erkenntnis von Benjamin Franklin ,,An
ounce of prevention is worth a pound of cure®.

Kinder mit angeborenen und erworbenen Einschrankung z.B. bei Trisomie 21, Spina bifida, Alkohol-Spektrum-Sto-
rungen, Autismus-Spektrum Stérungen, kognitiven und kdrperlichen Behinderungen etc. verdienen unseren beson-
deren Beistand und daflir engagiert sich die Stiftung auf vielféltige Weise. Hier gilt der UN-Konventions-Artikel 2:
Kein Kind darf aufgrund einer Behinderung benachteiligt werden® und die Erkenntnis des friiheren Bundespréasiden-
ten Richard von Weizsacker ,,Der Umgang mit Schwacheren zeigt den moralischen Zustand eines Staates”.

Fur Ihre Spenden bedanke ich mich im Namen der Kinder sowie der Vorstands- und Kuratoriums Mitglieder



VORWORT

Zu dieser Broschiire:

Seit wir in der Geschichte des menschlichen Denkens und Fiihlens Aufzeichnungen haben, gibt es Hinweise auf die Sorge
werdender Eltern um die Gesundheit ihrer ungeborenen Kinder. In der Vergangenheit waren jedoch die Mdéglichkeiten,
herauszufinden, ob der heranwachsende F&tus Probleme in seiner Entwicklung hatte, sehr begrenzt. Dies anderte sich vor
allem in den 1970er Jahren mit der Einfihrung des diagnostischen Ultraschalls, der es erméglichte, das ungeborene Kind
ohne Risiko flr Mutter und Foetus sichtbar zu machen. Etwa zur gleichen Zeit wurden biochemische Marker-Screening-
verfahren zur Entdeckung von Neuralrohrdefekten oder Chromosomenanomalien beim Fétus entwickelt.

Die Verbesserungen in der Ultraschalltechnik ermdglichten es, die Amniocentese bereits in der 16. Schwangerschafts-
woche und seit Mitte der 1980er Jahre die Chorionzottenbiopsie in der 10. Woche durchzufiihren um damit z. B. Chromo-
somen-Anomalien oder Einzelgen-Erkrankungen zu erkennen. Der Ultraschall wird in der Schwangerschaftsiiberwachung
héchstwahrscheinlich nie vollstdndig durch genetische Verfahren ersetzt werden, da die Mehrzahl der préanatal festzu-
stellenden strukturellen Defekte, die den GroBteil der 2 bis 4 % der angeborenen Anomalien ausmachen, multifaktoriell
bedingt sind (z. B. Herz- oder Neuralrohrdefekte). Die neuen leistungsféhigen Screening-Tests missen daher situations-
gerecht nach Beratung angeboten werden.

Eine aktuelle Entwicklung in der vorgeburtlichen Diagnostik ist, das heute aus der kindlichen DNA im Blut Schwange-
rer durch nicht-invasive prénatale Testung (NIPT) Chromosomen-Anomalien, aber auch Einzelgen- Erkrankungen ohne
Eingriffsrisiko erfasst werden kdnnen. NIPT ist inzwischen die beste Methode zum Screening fur Trisomie 21 und damit
zusammen mit z. B. den Ultraschall-Untersuchungen und der Beriicksichtigung biochemischer Marker ein deutlicher Fort-
schritt gegenlber der friiheren Risiko-Abschatzung alleine auf Grund des miitterlichen Alters. Wichtig ist. dass bei An-
geboten vorgeburtlicher Untersuchungsmethoden immer auch das Recht der Schwangeren auf Nichtwissen besteht. Die
Beratung soll nicht direktiv sein, aber Fakten-basiert und empathisch. Das letztendliche Ziel jeder pranatalen Diagnostik ist
die rechtzeitige Therapie, und auch hierzu férdert die Stiftung die Forschung und Entwicklung sowie die Diskussion Uber
ethische und juristische Aspekte.

Ich danke von Herzen Frau Prof. Rudnik und Herrn Prof. Zerres fiir die Erstellung dieser wichtigen Broschlre, die Sie
auch Uber den folgenden QR-Code jederzeit nachbestellen kénnen.

Wolfgang Holzgreve fir die Stiftung flir das behinderte Kind

VORSTANDSMITGLIEDER KURATORIUMSMITGLIEDER

Prof. Dr. med. Dr. h. c. mult. Wolfgang Holzgreve, Prof. Klaus Zerres Kuratoriumsvorsitzender
MBA Vorstandsvorsitzender Prof. Bertram Haussler stellv.

Prof. Dr. Sabine Rudnik, Kuratoriumsvorsitzender

Stellv. Vorstandsvorsitzende Prof. Regine Leibinger

Dr. Jan Bonhage Schatzmeister

Prof. Joachim Dudenhausen Ehrenvorsitz
Prof. Janbernd Kirschner

Prof. Susanne Schwalen

Scannen fiir die
Bestellung der Broschiire
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FORTPFLANZUNG
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Erbsubstanz DNA Chromosom

Die Erbinformation des Menschen ist in
einem langen Kettenmolekiil gespeichert,
der Desoxyribonukleinsdure, kurz DNS
(oder englisch DNA). Abschnitte der DNA,
in denen bestimmte Erbanlagen kodiert
sind, heiBen Gene. Die DNA des Menschen
befindet sich zum einen im Zellkern, wo sie
die meiste Zeit in einer geknduelten Form
vorliegt und sogenannte Chromosomen
bildet. Dariiber hinaus gibt es DNA in den
Mitochondrien, speziellen Strukturen in
der Zelle, die unter anderem fiir die

Energiegewinnung sorgen.

be yon Gendefekten, Chromos

Samenzelle

Der Mensch hat einen Satz aus 46
Chromosomen, davon 44 sogenannte
Autosomen. Sie sind doppelt vorhanden,
ein Satz stammt vom Vater, einer von
der Mutter. Hinzu kommen zwei weitere
Chromosomen, die das Geschlecht be-
stimmen. Ein X- und ein Y-Chromosom
filhren zum mannlichen Geschlecht,
zwei X-Chromosomen zum weiblichen.
Manner konnen daher ein X- oder ein Y-
Chromosom weitergeben, Frauen immer
nur ein X-Chromosom.

weiblich

P

()

Eizelle Befruchtete Eizelle, Zygote

Bei der Produktion der Keimzellen wird
der Chromosomensatz halbiert. Samen-
zellen haben daher 22 Autosomen plus
entweder ein X- oder ein Y-Chromosom,
Eizellen haben ebenfalls 22 Autosomen
und immer ein X-Chromosom. Die be-
fruchtete Eizelle verfiigt dann wieder
Uber einen vollstandigen Chromosomen-
satz mit den beiden Geschlechtschromo-
somen.
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Infektionen Nikotin- und Alkohol, Medikamente, fetale Program
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Die befruchtete Eizelle beginnt sich zu
teilen, der Embryo wéachst heran. Ins-
besondere in der Phase der Organent-
wicklung kénnen Einfliisse von auen zu
Schéden fiihren, beispielsweise Alkohol
oder Drogen. Auch manche Infektionen
stellen fiir den Embryo eine Gefahr dar.
Dariiber hinaus kénnen Ubergewicht
und Zuckerstoffwechselstérungen der
Mutter das Risiko des Kindes fiir die
Entwicklung von Stoffwechselstérungen
pragen. Man spricht dann von fetaler
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Die vorherige Doppelseite macht deutlich, dass Befruchtung und Embry-
onalentwicklung sehr komplexe Vorgange sind. Manchmal treten dabei
Stoérungen auf, die auch gesundheitliche Folgen haben kénnen. Daher
birgt jede Schwangerschaft ein gewisses Risiko, dass das Kind mit einer
Erkrankung oder einer Fehlbildung zur Welt kommt. Dieses Risiko liegt
bei etwa 3 Prozent, das heiBt, dass statistisch gesehen drei von 100 Neu-
geborenen mit Anomalien zur Welt kommen.

Die Ursachen dafir sind meist in einer Kombination aus Umwelteinflis-
sen und zahlreichen erblichen Faktoren zu sehen, man spricht von einer
multifaktoriellen Entstehung. Es gibt keine Md&glichkeit, das Auftreten
von kindlichen Fehlbildungen zu verhindern. Allerdings kennen Arzte ver-
schiedene Faktoren und Einfliisse, die mit einem erhéhten Risiko fir die
Gesundheit des Kindes einhergehen. Dazu zahlen insbesondere neben
genetischen Stérungen, Infektionen sowie der Konsum von Genussgiften
und bestimmten Medikamenten wéhrend der Schwangerschaft. Im Falle
einer elterlichen Blutsverwandtschaft tragen gemeinsame Erbanlagen zu
einem erhéhten Risiko fiir kindliche Fehlbildungen bei.



RISIKOFAKTOREN

Manche Entwicklungsstérungen lassen sich vermeiden, manche zumin-

dest friihzeitig erkennen. Der Schliissel dazu liegt in den MaBnahmen

der Schwangerschaftsvorsorge und der vorgeburtlichen oder pranatalen

Diagnostik.

So hoch ist das Risiko jeder

Schwangeren, ein Kind mit

schwereren Erkrankungen

oder Fehlbildungen zur Welt

zu bringen.

Dazu zéhlen insbesondere
Herzfehler
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
Anomalien der Nieren beziehungsweise

des Harntrakts

Fehlbildungen der Wirbelsaule und

des Riickenmarks (Spina bifida)



RISIKOFAKTOREN

GENETISCH BEDINGTE STORUNGEN

Eine mogliche Ursache fir Entwicklungsstérungen sind
Veranderungen im Erbgut, die zum Beispiel auf Genmuta-
tionen oder Chromosomenanomalien zurtickzuflihren sind.
Genmutationen kénnen von einem Elternteil oder beiden
Eltern vererbt werden oder zuféllig oder aufgrund von Um-
welteinflissen wie Strahlen oder chemische Substanzen
entstehen. Diese Mutationen filhren dann mdglicherweise

zu einer Erkrankung oder erhéhen die Anfélligkeit dafir.

Bei Chromosomenanomalien sind entweder die Anzahl
oder die Struktur der Chromosomen veréndert. Zahlenma-
Bige Abweichungen entstehen meist im Rahmen der Keim-
zellbildung, das heiBt, bei der Bildung von Ei- oder Samen-
zellen. Das Risiko steigt vor allem mit dem Alter der Mutter
(siehe Abbildung unten). Von strukturellen Abweichungen

spricht man, wenn chromosomale Abschnitte verloren ge-

hen, vertauscht oder verdoppelt werden. Wird durch chro-
mosomale Umbauten zwar die Anordnung der Gene, nicht
aber deren Zahl und Ausfertigung im Genom veréndert, hat
das keine nachteiligen Konsequenzen fiir den Tréger. Dies
ist beispielsweise bei einer balancierten Translokation der
Fall, wenn es zu Austauschvorgéngen zwischen Chromo-
somen gekommen ist. Allerdings kann bei der Keimzellbil-
dung aus der balancierten Translokation eine unbalancierte
werden, die dann eine verdnderte Zahl an Genen beinhal-
tet. Personen mit einer balancierten Translokation sind da-
her gesund, ihre Nachkommen haben aber ein erhdhtes

Risiko fur genetisch bedingte Entwicklungsstérungen.

Ein solchermaBen erhdhtes Risiko lasst sich moglicherwei-
se schon aus der Familiengeschichte ableiten, etwa wenn

Mutter wiederholt Fehlgeburten hatten oder nach einer fri-

MUTTERLICHES ALTER ALS RISIKOFAKTOR
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Abbildung 1: Wahrscheinlichkeit einer 14

chromosomalen Anomalie in Abhdngigkeit 12

vom Alter der Mutter (Wieacker P, Steinhard 10

J Disch Arztebl Int 2010; 107(48): 857-62) 8
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heren Schwangerschaft bereits ein Kind mit einer Entwick- S % rankungen die zu-

lungsstérung zur Welt brachten. Weitere Hinweise sind ieg derungen bekannt. Kiinftige

korperliche und geistige Behinderungen in den Familien e i rbelastung sollten sich ge-

der werdenden Eltern. In diesen Fallen

einer genetischen Beratung gklséirt werden

INFEKTIONEN

..' 5 erate r che dieser Veranderungen z. B.

aft einegenetische Risikoeinordnung vorzunehmen
und welche Konsequenzen sich aus solchen Untersu-
chungen ergeben. Werdende Eltern sollten sich zudem mit
dem sogenannten Neugeborenenscreening beschaftigen,
welches nach der Geburt des Kindes dazu dient, behan-
delbare angeborene Erkrankungen frihzeitig zu erkennen.
Wir verweisen fiir diese Frage an die Richtlinien des
Gemeinsamen Bundesausschusses (https://www.g-ba.de/

richtlinien/15/).
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RISIKOFAKTOREN

GENUSSGIFTE UND MEDIKAMENTE

Manche chemische Substanzen sind eine ern'st"éu ngh':
mende Gefahr fiir die Gesundheit des ungebo.r_e'h'en Kin_,dés.
Wegen ihres Potenzials, Fehlbildungen beir’ﬁ Kind hérvor—
zurufen, nennt man sie auch Teratogene._ba die Kiﬁdlichen
Organe in den ersten drei Schwangers_éhaftsnj]c;naten an-
gelegt werden, ist diese Phase bes.cf;nder._s-"‘empfindlich.
Schéadigungen, die im zweiten bis ;:drifctén Schwanger-
schaftsdrittel auftreten, werden als fetéi{.(.)xisch bezeichnet.
Ursachen sind in erster Linie bestimmte Medikamente, die
das Wachstum oder den kindlichen Stoffwechsel beein-
flussen. Dazu zéhlen beispielsweise manche Antibiotika
oder Mittel, die in der Krebsbehandlung eingesetzt wer-
den. Strahlenbelastung in der Friilhschwangerschaft kann
ebenfalls das Fehlbildungsrisiko erhéhen, allerdings nur in
hoher Dosis. Die heutzutage haufigste teratogene und fe-
totoxische Belastung entsteht durch Alkoholgenuss in der

Schwangerschaft.

Trinken Schwangere regelmaBig groBere Mengen Alko-
hol, kann dies zum sogenannten fetalen Alkoholsyndrom
fuhren. Darunter versteht man ein Krankheitsbild mit
angeborenen  Fehlbildungen, Gesichtsveranderungen,
Wachstumsanomalien sowie Intelligenzminderung und
Verhaltensstérungen. Da es Hinweise dafir gibt, dass
selbst bereits kleine Mengen an Alkohol einen ungunsti-
gen Einfluss auf die kindliche Entwicklung haben, sollten
Frauen wdhrend der Schwangerschaft sicherheitshalber
ganz auf Alkohol verzichten.

Aus vergleichbaren Griinden sollten Schwangere auf Ni-
kotin verzichten. Man weiB heute, dass das Rauchen in
der Schwangerschaft die Durchblutung der Plazenta be-

eintrachtigt und Entwicklungsstérungen hervorrufen kann.

Frauen soIIten.,d'z;lher spétesté'rqs _diem'h. mit dem Raucherf:
aufhoren, We_n'ﬁ sie von ihrer Scrih'y./.ange@chaft wi.'s'sen, un_,a
Tabakrauch_f:aus ihrer Umgeb.,u'.ng."'.\__/erba"nnen. Der{h._au.c';h
Passivrauchen tragt dazu bei, dasé--qas"_z Risiko fir 'Fg‘:m-

und Totgeburten steigt.

SchlieBIicH:.gibt eg.é'L.Jch Medikamente, die mutagenc:‘a_ Ei-
genschafteﬁ-hab'én, das heiBt, die das Erbgut in den Ke.ir'ﬁ-'.
zellen schadigen und damit kindliche Entwicklungsstorun-
gen auslésen kénnen. Manner und Frauen, die regelmaBig
Medikamente einnehmen und sich ein Kind wiinschen,

sollten daher mit ihrem Arzt sprechen.

Darlber hinaus kénnen manche Wirkstoffe die Barriere in
der Plazenta Uberwinden, die den Embryo normalerweise
schitzt. In diesem Fall besteht die Gefahr, dass es zu Ent-
wicklungsstoérungen und Fehlbildungen kommt (teratoge-
ne Eigenschaften). Nach Mdglichkeit sollten Schwangere
daher auf Medikamente verzichten. Wenn sie aber wegen
einer akuten oder chronischen Erkrankung auf bestimm-
te Medikamente angewiesen sind und schwanger wer-
den, sollten sie umgehend ihren Arzt informieren. Bei den
meisten Medikamenten ist keine fruchtschadigende Wir-
kung zu erwarten, oder ihre méglichen Auswirkungen in der
Schwangerschaft sind gut untersucht. Im Einzelfall sollte
geprift werden, ob die Therapie fortgefiihrt oder die Gabe
vorlibergehend ausgesetzt werden kann, oder ob es alter-
native Medikamente gibt, deren Sicherheit in klinischen

Studien bestatigt wurde.




RISIKOFAKTOREN

AURERE EINFLUSSE AUF DAS KINDLICHE ERBGUT

BMI (kg/m2) vor der Empfohlene Gewichtszunahme
Schwangerschaft in der Schwangerschaft in kg
12,5-18,0
11,5-16,0
7,0-11,5
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VORSORGE UND PRANATALDIAGNOSTIK

SCHWANGERENVORSORGE
UND PRANATALDIAGNOSTIK

Jede werdende Mutter hat Anspruch auf verschiedene VorsorgemafBnah-
men, mit deren Hilfe sich manche Schwangerschaftsrisiken friihzeitig er-
kennen lassen. Dazu zdhlen insbesondere die sogenannte Anamnese, bei
der der Gesundheitszustand und etwaige Vor- und Begleiterkrankungen
der Schwangeren erfasst werden, sowie regelméBige kérperliche Unter-
suchungen, Blutuntersuchungen und drei Ultraschalluntersuchungen. Im
Rahmen dieser Vorsorge werden auch Tests auf die oben erwahnten In-
fektionskrankheiten und auf eine immunologische Reaktion der Mutter
gegenliber dem kindlichen Blut durchgefiihrt (Rhesus-Unvertraglichkeit).
Ultraschalluntersuchungen dienen auBerdem dazu, Fehlbildungen und
Entwicklungsstérungen des ungeborenen Kindes zu entdecken.

Zuséatzlich gibt es weiterfilhrende Untersuchungen mit dem Ziel, Fehl-
bildungen oder schwerwiegende Erkrankungen des Kindes zu erkennen
oder gegebenenfalls auszuschlieBen. Sie werden unter dem Begriff Pra-
nataldiagnostik zusammengefasst. Da die Untersuchungen selbst, erst
recht aber die Ergebnisse, eine erhebliche Tragweite haben kénnen, soll-
ten sich Paare vor der Inanspruchnahme ausreichend tiber die Méglich-
keiten und Grenzen der Pranataldiagnostik informieren. Denn letztlich
liegt es in ihrer Entscheidung, ob eine Prénataldiagnostik durchgefiihrt
wird und in welchem Umfang.
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DIE BERATUNG

Die Pranataldiagnostik wird spatestens dann ein wichtiges
Thema, wenn Paare ein Kind bekommen mdchten, in de-
ren Familien bereits schwerwiegende vererbbare Erkran-
kungen oder Fehlbildungen bei Neugeborenen aufgetreten
sind. Das Gleiche gilt, wenn sich Hinweise auf derartige
Entwicklungsstérungen wahrend einer Schwangerschaft
ergeben. So oder so, die werdenden Eltern mochten dann
verstandllicherweise wissen, ob ihr Kind gesund zur Welt

kommen wird oder nicht.

Heute kann die Medizin darauf hdufig eine Antwort geben.
Mit verschiedenen Untersuchungen und Tests lassen sich
etliche Entwicklungsstoérungen bereits vor der Geburt er-
kennen, oder es kann zumindest die Wahrscheinlichkeit
errechnet werden, mit der eine Entwicklungsstérung bei
dem Ungeborenen vorliegt. Paare sollten daher informiert
werden, welche Untersuchungen und Tests es gibt, wel-
che Erkrankungen sich dadurch mit welcher Zuverlassig-
keit entdecken lassen, und welche Risiken die Untersu-
chungen und Tests selbst bergen. Weiter ist zu erértern,
welche Ausprédgung etwaige Entwicklungsstdérungen ha-
ben kénnen und in welchem AusmaB sie das Leben der
Eltern und des Kindes Uberhaupt beeintrachtigen. Und
schlieBlich sollten diese Aspekte auch vor dem Hinter-
grund der Lebensziele des Paares, ihrer Wertvorstellun-
gen und ihrer Einbindung in religiése und gesellschaftliche

Normen diskutiert werden.

VORSORGE UND PRANATALDIAGNOSTIK

Besonders wichtig ist es auch, dartber zu sprechen, wie
Paare im Falle unginstiger Untersuchungsergebnisse
weiter vorgehen kdnnen und wollen. Sich zwischen dem
Austragen des Kindes und einer Abtreibung entscheiden
zu missen — méglicherweise noch unter Zeitdruck — ist
mit enormen seelischen Belastungen verbunden. Nicht
selten méchten Paare von ihrem Recht auf Nichtwissen

Gebrauch machen und lehnen eine Pranataldiagnostik ab.

Werdende Eltern sollten Uber diese Zusammenhénge und
Konsequenzen Bescheid wissen und sich dann bewusst
entscheiden, ob fiir sie das Risiko einer méglichen Be-
hinderung bei ihrem ungeborenen Kind so schwer wiegt,
dass sie die Belastungen und Gefahrdungen aus einem
Verfah- ren der Pranataldiagnostik in Kauf nehmen méch-
ten. In jedem Fall gilt daher: keine Pranataldiagnostik ohne

vorherige Beratung.

Nachfolgend stellen wir die wichtigsten

Untersuchungen und Tests mit ihren Méglichkeiten und

Einschrankungen vor:



VORSORGE UND PRANATALDIAGNOSTIK

ULTRASCHALL (SONOGRAFIE)

Wie funktioniert die Untersuchung?

Bei der Ultraschalluntersuchung oder Sonografie werden
Schallwellen in das Gewebe gesendet. An den Grenzfla-
chen zwischen Hohlrdumen und Geweben oder zwischen
Geweben unterschiedlicher Dichte werden diese Schall-
wellen als Echo zurlickgeworfen, das sich in einem Grau-

stufenbild darstellen l&sst.

Was leistet die Untersuchung?

Ultraschall wird im Rahmen der normalen Schwanger-
schaftsvorsorge eingesetzt, um das Wachstum und die
Entwicklung des Kindes, die Lage der Plazenta und die
Menge des Fruchtwassers zu Uberpriifen. Etwa in der
20. Schwangerschaftswoche kdnnen mit der Untersuchung
Organfehlbildungen erkannt bzw. ausgeschlossen werden.
So zeigt der Ultraschall beispielsweise, ob die inneren Or-
gane und das Skelett normal angelegt sind, wie sich GroBe
und Gewicht entwickeln, und ob Bauch und Riicken ge-

schlossen sind.

Besteht der Verdacht auf eine Wachstumsverzdgerung,
kommen spezielle Ultraschallverfahren zum Einsatz. Damit
kann der Arzt den Blutfluss im Herzen, in den GefaBen und
in der Nabelschnur des Kindes Uberprifen und Fehlent-
wicklungen des Kreislaufs sowie vorhandene oder drohen-
de Durchblutungsstérungen aufdecken. Schon im ersten

Schwangerschaftsdrittel wird bei der Nackentransparenz-

oder Nackenfaltenmessung die Dicke der Nackenfalte mit-
tels Ultraschall bestimmt. Eine erhdhte Dicke kann auf eine
Chromosomenstérung (zum Beispiel Trisomie 21, 13 oder

18) oder andere Erkrankungen hinweisen.

Die Ultraschalluntersuchung kann auch zu fehlerhaften
Befunden fuihren. Dies ist zum Beispiel mdéglich, wenn
die Mutter stark Ubergewichtig ist, das Kind unglnstig
liegt oder sich bei geringer Fruchtwassermenge nicht gut
genug von den umgebenden Geweben abgrenzen l&sst.
Auch die Qualitédt des verwendeten Gerates und die Er-
fahrung des Untersuchers spielen eine Rolle. Selbst kor-
rekte Befunde liefern nicht immer eine sichere Diagnose.
So ist eine erhdhte Nackentransparenz noch kein Beleg flir
eine Chromosomenstérung, sondern nur ein Hinweis auf
eine erhdhte Erkrankungswahrscheinlichkeit. Umgekehrt
schlieBt eine normale Nackentransparenz eine Chromoso-

menstdrung nicht aus.

Welche Besonderheiten hat die Untersuchung?

Die Untersuchung tut nicht weh, schadet weder dem Kind
noch der Mutter und kann beliebig oft durchgefiihrt wer-
den. AuBerdem freuen sich viele Eltern darauf, ihr Kind auf

diese Weise erstmals zu Gesicht zu bekommen.




ERSTTRIMESTER-SCREENING (ETS)

Wie funktioniert das Screening?

Das Screening wird zwischen der 11. und 14. Schwanger-
schaftswoche durchgeflihrt und besteht aus der bereits er-
wahnten Nackentransparenzmessung per Ultraschall so-
wie einem Bluttest. Dabei werden meistens die Konzen-
trationen des Schwangerschaftshormons HCG (humanes
Choriongonadotropin) und des EiweiBes PAPP-A (Preg-
nancy-Associated Plasma Protein A) im Blut der Schwan-

geren bestimmt.

Was leistet das Screening?

Ziel des Ersttrimester-Screenings ist es, friihzeitig das Ri-
siko flir eine Chromosomenstérung abzuschétzen. Eine
erhdhte Nackentransparenz im Ultraschall, eine erhdhte
HCG-Konzentration und eine erniedrigte PAPP-A-Konzen-

tration deuten auf eine Chromosomenstérung hin.

Jeder einzelne dieser Befunde hat nur ungeniigende Aus-
sagekraft. Kombiniert und in Verbindung mit dem mut- ter-
lichen Alter kénnen Computerprogramme aber eine defi-

nierte Wahrscheinlichkeit flr das Vorhandensein einer

Ultraschallprofil-Aufnahme eines Fetus in der
22. Schwangerschaftswoche, Abteilung fiir Geburtshilfe
und Pranatale Medizin, Universitatsklinikum Bonn

Trisomie 21 oder 18 oder 13 beim werdenden Kind errech-
nen. Demnach liefert das ETS keine endglltige Diagnose,

sondern eine Risikoabschatzung.

Welche Besonderheiten hat das Screening?

Die Ergebnisse des Screenings héngen von denselben
Faktoren ab, die bereits flr die Ultraschalluntersuchung
beschrieben wurden. Dartiber hinaus kénnen die Resultate
je nach Art der verwendeten Tests und Computerprogram-

me variieren.

®
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ERBGUTANALYSEN

Die vorher erwéhnten Verfahren liefern lediglich Hinweise
aufAnomalien im Erbgut, beweisend sind sie nicht. Dazu
miissen Chromosomen und DNA direkt untersucht wer-
den. Das notwendige Material dazu gewinnt man meist
aus kindlichen Zellen, die man dem Fruchtwasser oder
dem Choriongewebe bzw. der Plazenta entnimmt. Fir
bestimmte Chromosomentests kann auch frei schwim-
mende kindliche DNA aus dem mdtterlichen Blut isoliert
werden.

Fur eine mikroskopische Chromosomenanalyse in Form
eines sogenannten Karyogramms ist zuvor eine Anziich-
tung von kindlichen Zellen erforderlich. Damit lassen sich
Abweichungen von der richtigen Chromosomenzahl, mi-
kroskopisch sichtbare Stiickverluste, Uiberzahlige Ab-
schnitte oder chromosomale Umbauten erkennen.

Beim sogenannten Schnelltest werden jene Chromo-
somen untersucht, bei denen zahlenmaBige Fehlver-
teilungen am haufigsten vorkommen. Das sind die
Chromosomen 13, 18 und 21 sowie die Geschlechts-
chromosomen. Sie werden mit der FISH (Fluoreszenz-
in-situ-Hybridisierung)-Methode angeféarbt und kénnen
direkt ohne Anziichtung der Zellen bereits nach einem
Tag beurteilt werden.

Bei einem Verdacht auf mikroskopisch nicht sichtbare
Chromosomenstérungen kommen weitere Techniken
zum Einsatz, mit denen sich einzelne Chromosomen-
bereiche darstellen lassen. Dazu z&hlt insbesondere die
sogenannte molekulare Karyotypisierung (auch Array-
Analyse genannt), bei der das gesamte chromosomale
Material auf Abweichungen von der normalen Menge
Uberpriift wird. Damit lassen sich viel mehr Stérungen
aufdecken als durch die mikroskopische Analyse, die
Interpretation der Befunde kann jedoch schwierig sein.
Deshalb gehéren solche Tests nur in die Hande von hier-
fiir ausgebildeten Fachleuten. Die deutsche Gesetzge-

bung sieht vor, dass vorgeburtliche Erbgutanalysen nur

dann vorgenommen werden diirfen, wenn vor und nach
der Untersuchung eine genetische Beratung durch hier-

fir qualifizierte Arzte stattgefunden hat.

Chromosomale Anomalien sind jedoch nur fiir den Klei-
neren Teil der erblich bedingten Entwicklungsstérungen
und Erkrankungen verantwortlich. Viele werden durch
Mutationen einzelner oder mehrerer Gene verursacht,
die sich mit Chromosomenanalysen nicht erfassen las-
sen. Heute gibt es fur Tausende von erblich bedingten
Erkrankungen Tests, um die zugrunde liegenden geneti-
schen Veranderungen nachzuweisen oder auszuschlie-
Ben. Bisweilen wird auch das gesamte Genom auf der
Suche nach genetischen Fehlern durchforstet. Die Hoff-
nung ist, damit auch bislang unbekannte Mutationen zu
entdecken, die beispielsweise mit kindlichen Entwick-
lungsstérungen einhergehen.

Solche weiterfiihrenden genetischen Analysen kénnen
beispielsweise begriindet sein, wenn innerhalb der Fa-
milie eines Paares bereits vererbbare Erkrankungen auf-
getreten sind und im Rahmen der Familienplanung das
Erkrankungsrisiko fir Nachkommen bestimmt werden
soll. Hierzu sollte im Vorfeld einer Schwangerschaft eine
genetische Beratung stattfinden. Aber auch Hinweise auf
eine Entwicklungsstérung des werdenden Kindes kon-
nen Genanalysen nach sich ziehen.

Wie intensiv man eine genetische Diagnostik durchfiihrt,
hangt vom Einzelfall ab. Der betreuende Arzt wird - even-
tuell nach Riicksprache mit der Einrichtung, die die Ana-
lysen vornimmt - sinnvolle Tests auswéhlen und sie dem
Paar vorstellen. Auch diese Untersuchungen diirfen nur
dann vorgenommen werden, wenn vor und nach der Un-
tersuchung eine genetische Beratung durch hierfiir qua-
lifizierte Arzte stattgefunden hat und die Konsequenzen
fiir das Fortsetzen der Schwangerschaft sorgfaltig Giber-

dacht wurden.
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NICHTINVASIVE PRANATALTESTS (NIPT)

Wie funktionieren die Tests?

Unter dem Begriff nichtinvasive-Prénataltests (NIPT) wer-
den verschiedene auf dem Markt verfligbare Tests zusam-
mengefasst. Sie beruhen darauf, dass das mutterliche Blut
ab der Frihschwangerschaft neben der mutterlichen in
geringer Menge auch kindliche Erbsubstanz (DNA) bzw.
Bruchsttcke davon enthélt. Wird die DNA isoliert und ver-

mehrt, kann sie mithilfe der Tests untersucht werden.

Was leisten die Tests?

Gegenwartig werden die Tests vorwiegend zum Nach-
weis von Fehlverteilungen der Chromosomen 13, 18, 21
sowie X und Y eingesetzt. Diese Tests sind besonders si-
cher fiir die Trisomie 21 und sehr viel besser als das Erst-
trimester-Screening fir andere Chromosomenstdrungen.
So liegt die Entdeckungsrate fir die Trisomie 21 bei Uber
99 Prozent und die Wahrscheinlichkeit, dass ein auffalli-
ges Testergebnis falsch ist, bei 0,1 Prozent. Wahrend im
Falle eines auffalligen Untersuchungsergebnisses im Erst-
trimester-Screening nur durchschnittlich in einem von 20
Féllen tatsdchlich eine kindliche Chromosomenstérung

vorliegt, ist dies bei einem auffalligen NIPT

fir das Down-Syndrom bei zwei von drei Schwangeren der
Fall. Ein wichtiger Pluspunkt ist auBerdem, dass bei NIPT -
von extrem seltenen Ausnahmen abgesehen — keine falsch
negativen Ergebnisse vorkommen, das heit, dass der
Test ein ,normales” Ergebnis liefert, tatsachlich aber eine
kindliche Chromosomenstérung vorliegt, die nicht erkannt
wurde. Trotzdem werden aufféllige Ergebnisse bislang noch
nicht als feststehende Diagnose angesehen und sollten
durch eine herkdmmliche Chromosomenanalyse nach Am-

niozentese oder Chorionzottenbiopsie bestatigt werden.

Welche Besonderheiten hat das Screening?

Weniger als 5 Prozent der NIPT-Untersuchungen liefern
keine Ergebnisse, beispielsweise weil nicht ausreichend
kindliche DNA im mutterlichen Blut enthalten ist. Deshalb
sollte der Untersuchungszeitpunkt nicht vor der abge-
schlossenen 10. Schwangerschaftswoche liegen, die meis-
ten Probenentnahmen finden in der 11. bis 14. Schwanger-

schaftswoche statt.
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FRUCHTWASSERUNTERSUCHUNG (AMNIOZENTESE)

Wie funktioniert die Untersuchung?

Bei der Amniozentese wird Uber eine Hohlnadel Frucht-
wasser aus der Fruchtblase entnommen. Per Ultraschall
kann der Arzt den Weg der Nadel durch die Bauchdecke
verfolgen und sicherstellen, dass er das Kind nicht verletzt.
Liegt die Nadel richtig, werden 10 bis 20 ml Fruchtwasser
abgesaugt. Es enthélt Zellen des Kindes, deren Erbsubs-
tanz man untersuchen kann. Der FISH-Schnelltest gibt
bereits nach ein bis drei Tagen Hinweise auf die wichtigs-
ten Chromosomenstérungen, fir das endgultige Ergebnis
braucht das Labor rund zwei Wochen, da die Zellen vor
der Untersuchung in Kultur vermehrt werden mussen. Der
Schnelltest auf chromosomale Stérungen reicht zur Diag-
nose nicht sicher aus, ein positiver Befund muss durch die
Chromosomenanalyse an den kultivierten Zellen bestatigt
werden. Von Interesse ist darlber hinaus das im Frucht-
wasser befindliche kindliche EiweiB Alpha-Feto-Protein

(AFP).

Was leistet die Untersuchung?

Anhand der kultivierten kindlichen Zellen lassen sich wie
aus Chorionzotten Chromosomenanalysen und nach der
Isolation von DNA molekulargenetische Untersuchungen

durchflhren. Das Alpha-Feto-Protein ist im Zusammen-

hang mit einer Fehlbildung relevant. Ist seine Konzentra-
tion im Fruchtwasser erhdht, deutet dies auf Verschluss-
defekte wie einen offenen Rlicken oder eine offene Bauch-

decke hin (Spina bifida bzw. Omphalozele, Gastroschisis).

Welche Besonderheiten hat die Untersuchung?

Der Eingriff ist schmerzarm und kann ambulant durch-
gefiihrt werden. Es besteht ein eingriffsbedingtes Fehl-
geburtsrisiko von 0,1 bis 1 Prozent. Im Unterschied zur
Chorionzotten-Biopsie erfolgt die Amniozentese jedoch
erst spater, meist zwischen der 15. und der 18. Schwan-
gerschaftswoche. Ein weiterer Nachteil ist, dass Eltern auf
das endgliltige Ergebnis der Chromosomenanalyse rund
zwei Wochen warten mussen. Molekulargenetische Unter-
suchungen dauern in der Regel noch langer, da erst eine
ausreichend groBe Zellkultur vorliegen muss, bevor kind-
liche Erbsubstanz flir Analysen gewonnen werden kann.
Diese Zeit wird oft als sehr quélend empfunden. Werden
schwere kindliche Erkrankungen festgestellt und wird des-
halb ein Schwangerschaftsabbruch gewlinscht, kann dies
in diesem fortgeschrittenen Stadium der Schwangerschaft
besondere kérperliche und seelische Belastungen mit sich

bringen.
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CHORIONZOTTEN-BIOPSIE

Wie funktioniert die Untersuchung?

Die Chorionzotten sind ein Bestandteil der Plazenta und
entwickeln sich wie der Embryo aus der befruchteten Ei-
zelle, ihre Zellen enthalten daher dieselbe Erbinformation.
Flr die Biopsie fihrt der Arzt unter Ultraschallkontrolle
und meist Uber die Bauchdecke eine Hohlnadel oder einem
dunnen Katheter von vaginal bis zu den Chorionzotten ein
und entnimmt Gewebe. Ein Teil der gewonnenen Zellen
wird fUr etwa einen Tag kultiviert, anschlieBend kdnnen
die genetischen Untersuchungen stattfinden. Lediglich bei
besonderen Fragestellungen ist eine l1&ngere Anzucht von

etwa zwei Wochen notwendig.

Was leistet die Untersuchung?

Das kindliche Gewebe, welches bei der Chorionzotten-
Biopsie gewonnen wird, kann flr verschiedene genetische
Tests herangezogen werden, zum Beispiel fir Chromoso-
menuntersuchungen oder fir Analysen von einzelnen Ge-

nen.

Welche Besonderheiten hat die Untersuchung?

Die Chorionzotten-Biopsie wird bereits ab der 11. bis 13.
Schwangerschaftswoche durchgefiihrt und die Ergebnisse
liegen meist schon innerhalb weniger Tage vor. Dadurch

kénnen bereits zum Ende des dritten Schwangerschafts-

monats chromosomale Anomalien oder genetische Erkran-
kungen mit hoher Sicherheit ausgeschlossen oder besté-
tigt werden, die belastende Wartezeit auf die Ergebnisse

entfallt.

Anders ist dies, wenn versehentlich mutterliches Gewebe
entnommen wurde oder die untersuchten Zellen nicht alle
dieselben Befunde aufweisen. Dann muss die Biopsie wie-
derholt werden, beziehungsweise im Falle abweichender
Befunde eine Langzeitkultur Uber zwei Wochen angelegt

werden.

Die Wahrscheinlichkeit einer Fehlgeburt wahrend oder
nach einer Chorionzotten-Biopsie betragt bei erfahrenen

Arzten ahnlich wie bei der Amniozentese 0,1 bis 1 Prozent.
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NABELSCHNURPUNKTION (CHORDOZENTESE)

Wie funktioniert die Untersuchung?

Bei der Cordozentese wird eine Hohlnadel durch die
Bauchdecke in die Fruchthdhle und dann in die Nabel-
schnurvene geflihrt. Auch dieser Eingriff erfolgt unter stan-
diger Sichtkontrolle durch Ultraschall. Liegt die Nadel rich-

tig, entnimmt der Arzt eine kleine Menge kindlichen Blutes.

Was leistet die Untersuchung?

Die Cordozentese ist meist speziellen Fragestellungen
vorbehalten. Mit der Methode lasst sich feststellen, ob eine
Infektion von der Mutter auf das Kind Ubergegangen ist.
Darliber hinaus kann die Blutprobe fur genetische Analy-
sen verwendet werden. Haufig wird die Untersuchung ver-
anlasst, wenn Arzte eine Blutarmut bei dem heranwach-
senden Kind vermuten oder die Mutter mit dem Erreger
der Ringelrételn infiziert war. Wichtig ist auch, dass es bei
Blutarmut oder einer Infektion des Kindes — anders als bei
den meisten genetisch bedingten Stérungen — Behand-

lungsmdglichkeiten schon im Mutterleib gibt.

Welche Besonderheiten hat die Untersuchung?

Die Cordozentese kann in der Regel ab der 16. Schwan-
gerschaftswoche vorgenommen werden. Auch hier gilt,
dass der Eingriff fir die Schwangere weitgehend schmerz-
frei ist und ambulant durchgefiihrt werden kann. Allerdings
kommt es bei 1 bis 3 Prozent der Prozeduren anschlieBend

zu einer Fehlgeburt. Die Ergebnisse liegen rasch vor.
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PRANATALDIAGNOSTIK -
UND DANN?

Die Erlauterungen im vorherigen Kapitel machen deutlich, dass die Pra-
nataldiagnostik manche Fragen beantworten kann, andere nicht. Dazu
gehdrt beispielsweise die Frage, ob ein Kind vollstdndig gesund zur Welt
kommen wird. Wie bereits erwdhnt, haben alle werdenden Eltern unab-
héngig von der Familiengeschichte ein immer vorhandenes Risiko von
etwa 3 Prozent fiir unterschiedliche angeborene Stérungen bei ihrem Neu-
geborenen. Auch nach Anwendung aller MaBnahmen der vorgeburtlichen
Diagnostik reduziert sich dieses Gesamtrisiko nur geringfiigig. Normal-
befunde bei der Pranataldiagnostik sind daher keine Garantie dafir, dass
ein Kind gesund zur Welt kommen wird. Beispielsweise lassen sich Lip-
pen-Kiefer-Gaumenspalten, einige Herzfehler oder Gehirnfehlbildungen
nicht immer sicher feststellen. Ebenso wenig kann die Pranataldiagnostik
garantieren, dass sich ein Kind geistig unauffallig entwickeln wird. Weiter
lasst eine Diagnosestellung im Mutterleib haufig keine Aussage darlber
zu, wie schwer das Kind durch die festgestellte Entwicklungsstérung im
Laufe des Lebens tatsachlich beeintrachtigt sein wird.

Noch weniger gibt die Pranataldiagnostik eine Antwort auf die Frage, wie
Paare mit den Ergebnissen der Untersuchungen und Tests umgehen sol-
len. Fir die meisten Entwicklungsstérungen gibt es keine Behandlung.
Schwangere beziehungsweise Paare missen daher gegebenenfalls ent-

Nabelschnurpunktion

(Chordozentese)

Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese)

Chorionzotten-Biopsie

Nichtinvasive Pranataltests (NIPt)
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scheiden, ob sie sich ein gemeinsames Leben mit dem Kind vorstellen
kénnen oder die Schadigung so schwer wiegt, dass nur ein Schwanger-
schaftsabbruch infrage kommt.

Wer sich fiir oder gegen MaBnahmen der Pranataldiagnostik ausspricht,
sollte sich dieser Zusammenhange bewusst sein.

arztliche Beratung

Ersttrimester-Screening (EtS)

Weiterfiihrende DNA-Analysen

Ultraschall (Sonografie)
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GLOSSAR

A
ABDOMINAL: Im Bereich des Unterleibs (Abdomen).

ALPHA-FETO-PROtEIN (AFP): Vom Embryo gebildeter
EiweiBstoff, der ins Fruchtwasser und Blut der Mutter
gelangt. Erhéhte Konzentrationen deuten auf eine Spina

bifida hin.

ALTERSRISIKO: Das mit dem Alter der Mutter steigende
Risiko fir eine Chromosomenstorung des Kindes (zum

Beispiel ein Down-Syndrom).

AMNIOZENTESE: Entnahme von Fruchtwasser mithilfe
einer feinen Punktionsnadel durch die Bauchdecke. So-
wohl Fruchtwasser als auch darin enthaltene kindliche

Zellen werden fir weitere Untersuchungen benétigt.

ANAMNESE: Arztliche Befragung zur Vorgeschichte und
zum aktuellen Gesundheitszustand eines Patienten. Die
Angaben dazu kénnen vom Patienten selbst kommen
(Eigenanamnese) bzw. von Angehérigen oder anderen

Personen, die den Patienten kennen (Fremdanamnese).

ARRAY-ANALYSE: Erbgutanalyse, bei der sich Chromo-
somenveranderungen nachweisen lassen, die mit mikro-
skopischen Verfahren nicht zu erkennen sind. Die Array-
Analyse erfasst sehr kleine Verluste oder Zugewinne von

Genbereichen Uber das gesamte Genom hinweg.

AUTOSOMEN: Chromosomen, die nicht zur Geschlechts-
bestimmung beitragen. Der Mensch hat 22 Autosomen,
die in den meisten Zellen als doppelter Satz vorliegen, in

den Keimzellen als einfacher Satz.

B
BIOPSIE: Entnahme einer Gewebeprobe, die anschlie-

Bend weiter untersucht wird.

BODY-MASS-INDEX (BMI): Der Body-Mass-Index be-
wertet das Kdrpergewicht eines Menschen im Verhéltnis
zu seiner KérpergroBe. Die Formel zur Berechnung lautet
Kérpermasse (in kg) geteilt durch KérpergréBe (in m) zum
Quadrat, die Dimension betragt dementsprechend kg/m?.
Nach einer Einteilung der WHO sind Menschen mit einem
BMI von 18,5 bis < 25,0 normalgewichtig. Niedrgere Indi-

zes stehen fir Untergewicht, héhere fir Ubergewicht.

CHORION: Von kindlichem Gewebe gebildeter Teil des

Mutterkuchens (Plazenta).

CHORIONGONADOTROPIN: In der Plazenta gebildetes
Hormon (HCG)

CHORIONZOTTEN-BIOPSIE: Entnahme von Gewebe
aus dem kindlichen Teil des Mutterkuchens (Chorion); die

Zotten sind Ausstilpungen dieses Gewebes.

CHROMOSOM: Spiralisierte DNA im Zellkern, durch Far-
bung im Mikroskop sichtbar. Der Mensch hat normaler-
weise einen doppelten Satz aus 22 Chromosomenpaaren
(Autosomen) sowie zwei Geschlechtschromosomen (XX
beim weiblichen Geschlecht, XY beim mannlichen), also

insgesamt 46.

CHROMOSOMENSTORUNGEN/-ANOMALIEN: Falsche
Anzahl oder in ihrer Struktur veranderte Chromosomen, in
denen Genmaterial verloren gegangen ist oder verdoppelt
vorliegt. ZahlenméaBige Chromosomenstérungen nehmen

mit dem Alter der werdenden Mutter zu (Altersrisiko).



D
DNA: Englische Abkirzung fir Desoxyribonukleinsdure
(DNS); Erbsubstanz, deren molekulare Bausteine in ihrer

Abfolge wie eine Schrift die Erbinformationen speichern.

DOWN-SYNDROM: Haufigste und bekannteste Stoérung
der Autosomen; statt zwei tragen Betroffene drei Kopien
des Chromosoms 21, deshalb wird das Syndrom auch
Trisomie 21 genannt. Die Bezeichnung Mongolismus ist

Uberholt und wird nicht mehr verwendet.

E

EPIGENETIK: Gesamtheit jener Faktoren, die nicht das
Gen selbst, sondern dessen Aktivitdt festlegen. Durch
epigenetische Einflisse wird die Entwicklung der Zelle

maBgeblich gesteuert.

F
FETAL: Zum ungeborenen Kind (Fetus) gehérend.

(¢]

GENE: Abschnitte auf der DNA, aus denen sich Proteine
bilden. Ein Chromosom kann mehrere tausend Gene bein-
halten. Insgesamt umfasst das menschliche Genom etwa

25.000 Gene.

GENETISCHE ERKRANKUNGEN: Vererbbare Krank-
heiten, die auf ein oder mehrere defekte Gene zurtickzu-
fihren sind (zum Beispiel Bluterkrankheit oder Mukovis-

zidose).

GENOM: Die Gesamtheit aller Gene im Erbgut.

K
KARYOGRAMM: Geordnete Darstellung der Chromoso-
men einer Zelle, in normalen Kérperzellen des Menschen

insgesamt 46.

GLOSSAR

M

MITOCHONDRIEN: Strukturen im Inneren einer Zelle, die
unter anderem der Energiegewinnung dienen. Neben dem
Zellkern enthalten auch sie DNA, allerdings mit wesentlich

weniger Genen und nicht in Form von Chromosomen.

MONOSOMIE: Chromosomenanomalie, bei der ein Chro-
mosom, das doppelt vorhanden sein sollte, nur einfach
vorliegt. Feten mit Monosomie sind in der Regel nicht le-
bensféhig, Ausnahme sind Madchen, die nur ein X-Chro-

mosom haben statt zwei (Turner-Syndrom).

MUKOVISZIDOSE (ZYSTISCHE FIBROSE): Eine der
haufigeren vererbbaren Stoffwechselerkrankungen (eine
Erkrankung auf ca. 3.000 Neugeborene). Durch eine St6-
rung in der Sekretproduktion leiden Betroffene unter an-
derem an Problemen im Bereich der Atemwege und des

Verdauungstrakts.

MUTATION: Veranderung des Erbguts, potenziell mit Aus-
wirkungen auf die Funktion des Organismus. Mutationen
kénnen geerbt sein oder neu auftreten. Sie kénnen auf
bestimmte Organe oder Gewebesysteme begrenzt sein.
Befinden sie sich im Erbgut der Keimzellen, kénnen sie

weitervererbt werden.

P
PAPP-A: Pregnancy-Associated Plasma Protein A, ein
Protein im mutterlichen Blut. Es wird im Rahmen des Erst-
trimester-Screenings bestimmt und kann Hinweise auf

eine kindliche Entwicklungsstérung geben.

PLAZENTA: Mutterkuchen, von mutterlichem und kind-
lichem Gewebe gebildetes Organ, das der Versorgung des

Feten dient und Hormone produziert.
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GLOSSAR

PRAGUNG/PROGRAMMIERUNG, FETALE: Beeinflus-
sung der Funktion von Genen (Epigenetik) durch duBere
Faktoren wahrend der Fetalentwicklung, zum Beispiel

durch das Hormon- und Stoffwechselmilieu.

R

ROTELN-EMBRYOPATHIE: Durch Rételnerkrankung der
werdenden Mutter wahrend der ersten drei Schwanger-
schaftsmonate hervorgerufene schwere Fehlbildung des

ungeborenen Kindes.

S
SCREENING: Reihenuntersuchung

SPINA BIFIDA: Offener Ricken, angeborene Spaltbil-
dung der Wirbelsdule. Das Rickenmark ist dadurch nicht

vollstédndig von Knochen umschlossen (Neuralrohrdefekt).

T
TERATOGENE: Biologische, chemische oder physika-
lische Einflisse in den ersten 3 Monaten der Schwanger-
schaft, die Fehlbildungen beim Embryo hervorrufen
kénnen, zum Beispiel Drogen, Alkohol, Nikotin oder

Strahlung.

TOXOPLASMOSE: Durch den Krankheitserreger Toxo-
plasma gondii hervorgerufene, im Allgemeinen harmlose
Infektion. Steckt sich eine Schwangere zum ersten Mal
in ihrem Leben mit Toxoplasmose-Erregern an, kann die
Krankheit auf das Kind Ubertragen werden und schwere

Fehlbildungen hervorrufen.

TRANSLOKATION: Eine Verdnderung im Chromosomen-
bestand, bei der chromosomale Abschnitte aus ihrem
angestammten Bereich entfernt und andernorts einge-
baut werden. Bei einer balancierten Translokation hat der
Umbau keine negativen Folgen, bei einer unbalancierten
schon.

TRISOMIE: Chromosomenfehlverteilung, bei der ein
Chromosom, das doppelt vorhanden sein sollte, drei-
fach vorliegt. Die bekannteste Form ist die Trisomie 21,
die zum Down-Syndrom fiihrt. Wesentlich schwerwiegen-
dere Entwicklungsstérungen und Fehlbildungen treten bei
der Trisomie 13 (P&tau-Syndrom) und der Trisomie 18 (Ed-
wards-Syndrom) auf. Kinder mit einer Trisomie 13 oder 18
sterben meist nach der Geburt bzw. in den ersten Lebens-
monaten. Trisomien kommen auch bei den Geschlechts-
chromosomen vor und haben fiir die kérperliche und geis-
tige Entwicklung wesentlich geringere Auswirkungen: XXY
und XYY sind Trisomien bei Mannern, die zwei X-Chromo-
somen (Klinefelter-Syndrom) bzw. zwei Y-Chromosomen
tragen. XXX wird als Triplo X bezeichnet und kommt bei

Frauen vor.

U

Uterus: Gebarmutter



WAS LEISTET DIE STIFTUNG FUR

DAS BEHINDERTE KIND?

FLASCHEN

- T *

Plakatkampagne der Stiftung fur

das behinderte Kind zu Risiken VEN

des Alkoholkonsums wéhrend der \N\T\P{_\-‘\{

Schwangerschaft FU
ELTERN

WEGWEISENDE
INITIATIVEN

Je fruher kindliche Behinderungen erkannt werden,
umso besser. Daher hat die Stiftung zahlreichen Ini-
tiativen im Bereich der Friherkennung und -behand-
lung gegriindet oder unterstutzt. Hier werden stell-
vertretend nur einige genannt:

e Kampagne gegen Alkohol, Rauchen und Adipositas in der
Schwangerschaft

o Einrichtung einer friilhdiagnostischen und
friihtherapeutischen Behandlungsstelle

 Einfiihrung des allgemeinen Horscreenings
fiir Neugeborene

o Erstellung einer Broschiire zu den wachsenden
Maglichkeiten der Pranatalen Medizin

 Einfiihrung der allgemeinen Vorsorgeuntersuchungen

o Erhebung zu Risiken in der Schwangerschaft inkl.
Totgeburten

e Symposien zu Themen wie Moglichkeiten und Grenzen
der Gen- und Stammzelltherapien

o Publikationen zu Hilfen bei Kindern mit Trisomie 21

Weiter ausflihrliche Informationen zu unserer Arbeit
finden sie auf www.stiftung-behindertes-kind.de

Bild von der Verleihung des Medienpreises 2025: (v.l.n.r.):
Prof. Joachim W. Dudenhausen, Prof. Susanne Schwalen, PD Dr. Florian Babor

(Medienpreistrager 2025 mit Podcast-Team), Dr. Jan Bonhage, Prof. Wolfgang Holzgreve,
Prof. Sabine Rudnik, Prof. Klaus Zerres

BEWUSSTSEIN MEDIENPREIS
SCHAFFEN -

UNSER

MEDIENPREIS

Der Medienpreis ,Prévention in der Schwanger-
schaft“ ist eine seit Jahren etablierte Auszeichnung
fir herausragenden Journalismus und hochwertige
Veréffentlichungen zur Pravention, Friherkennung
und Frihbehandlung kindlicher Behinderungen. Er
ist mit 3.000 € dotiert und wurde 2011 aufgelegt,
um die 6ffentlichkeitswirksame Information tber das
Thema zu férdern. Jedes Jahr wird unter vielen Be-
werbungen eine einzelne Medienarbeit (Print, Fern-
sehen oder Internet) fiir diesen viel beachteten Preis
ausgewahlt.
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HELFEN SIE UNS

Die Mittel der Stiftung rekrutieren sich ausschlieB-
lich aus freiwilligen Zuwendungen. Darum spenden
auch Sie, damit die Stiftung ihre Arbeit effektiv

und zum Wohle von Eltern und Kindern fortsetzen
kann.

lhre Spende hilft uns helfen!

KONTO DER STIFTUNG FUR

DAS BEHINDERTE KIND:

Deutsche Apotheker- und Arztebank
Konto 2155672

BLZ 300 60 60 1

BIC DAAEDEDDXXX

IBAN DE 55300606 0100021556 72

KONTAKT

PETRA HINZ

Geschaftsstelle der Stiftung fiir das behinderte Kind
Fritz-Bauer-Str. 21

53123 Bonn

Tel.: +49 (0)228 / 18038461
stiftung.behindertes.kind@web.de

www.stiftung-behindertes-kind.de

www.stiftung-behindertes-kind.de

Link zu dieser Broschiire



