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Informationsblatt Weiterfiihrende Ultraschalluntersuchung
(Feindiagnostik, Fehlbildungsultraschall)

Sehr geehrte Frau Musterfrau,

Sie haben sich heute in unserer Praxis vorgestellt, um eine weiterfiihrende Ultraschalluntersuchung in der
Schwangerschaft durchfiihren zu lassen. Vor der Untersuchung ist es wichtig, dass wir Ihnen einige
Hintergrundinformationen zum Zweck, den Méglichkeiten bzw. Grenzen und den méglichen Problemen
dieser Untersuchung geben, die lhnen die nachfolgenden Erlauterungen vermitteln sollen. Diese
Informationen dienen als Grundlage fir das arztliche Aufklarungsgesprach vor der Untersuchung.

Hintergrund:

Die hochauflésende Ultraschalltechnik ist ein bildgebendes Verfahren, welches seit Gber finf Jahrzehnten
eingesetzt wird, und sich gerade in den letzten 20 Jahren deutlich weiter entwickelt hat. Dieses Verfahren
hat nach heutigem Stand der Wissenschaft bei korrekter Anwendung durch erfahrene Mediziner keine
negativen Auswirkungen auf die Mutter oder das ungeborene Kind. Dies gilt auch fiir wiederholte
Anwendungen.

Bei der Durchfiihrung dieses Verfahrens werden lber die mutterliche Bauchdecke unter Verwendung von
Kontaktgel auf der Haut der Mutter mit einem Schallkopf Ultraschallwellen in die Gebarmutter gesendet,
mit deren zuriickempfangenen Echo die Darstellung mitterlicher und kindlicher Gewebe ermdglicht wird.

Griunde zur Durchfiihrung einer weiterfilhrenden Untersuchung ergeben sich aus der Vorgeschichte
(besondere Erkrankungen oder Fehlbildungen in der Familie oder vorherigen Schwangerschaften,
Medikamenteneinnahme, Z. n. Sterilitdtstherapie, Alter etc.) oder aus auffalligen Befunden im
Schwangerschaftsverlauf (Auffalligkeiten oder Unklarheiten im Basisultraschall, Infektionen, drohende
Frihgeburt). Zusatzlich kann der Wunsch nach mehr Information liber die Entwicklung des Ungeborenen
ein Grund fur diese Untersuchung sein.

Ziel der Ultraschalluntersuchung

Ziel dieser Untersuchung ist es, Informationen lber die Schwangerschaft und den Zustand des ungeborenen
Kindes zu erhalten. Es werden die einsehbaren Organe (Gehirn, Herz, Nieren, Wirbelsdule, Extremitaten, ...)
hinsichtlich ihrer korrekten Ausbildung und zeitgerechten Entwicklung untersucht. So kénnen haufig
Gefahrdungen des ungeborenen Kindes friihzeitig erkannt werden, und es kann eventuell hilfreich
eingegriffen werden, beispielsweise durch eine Behandlung des Feten innerhalb der Gebarmutter liber die
Mutter, die Vorbereitung einer Behandlung nach der Geburt, oder

durch das Vorbereiten von Entscheidungen zu Geburtsart, Geburtsort und Geburtszeitpunkt.

Einschrankungen der Aussagekraft der Ultraschalluntersuchung
Die Aussagekraft der Untersuchung hangt von verschiedenen Faktoren ab. So liegt der beste Zeitpunkt zur

Untersuchung zwischen der 22. und 23. (21.-24.) Schwangerschaftswoche. Untersuchungen die friiher oder
spater durchgefiihrt werden kénnen u.U. nur unvollstéandige Informationen ergeben. Auch spielen die
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Untersuchungsbedingungen eine nicht unwichtige Rolle: bei etwas dickeren Bauchdecken oder unglinstiger
Lage des Kindes ist die Untersuchung ebenfalls eingeschrankt beurteilbar. Die Aussagefahigkeit hangt auch
von dem Entwicklungsstand der Organe (z.B. Gehirn) ab. In der Hand eines erfahrenen und spezialisierten
Untersuchers kdnnen ca. 90% aller mit Ultraschall erkennbarer Fehlbildungen erkannt werden. Aber auch
bei hervorragender Geratequalitat, hochster Sorgfalt und groSter Erfahrung des Untersuchers kbnnen in
Abhéangigkeit vom Zeitpunkt der Untersuchung und dabei herrschenden Untersuchungsbedingen (siehe
oben) nicht immer alle Fehlbildungen und Veranderungen erkannt werden.

Grundsatzlich kdnnen Chromosomenstérungen (z.B. Trisomie 21 = Down Syndrom)
Stoffwechselerkrankungen oder Syndrome dann nicht erkannt werden, wenn sie keine korperlichen
Veranderungen oder Fehlbildungen bewirken, die im Ultraschall darstellbar sind. Nur mit einer genetischen
diagnostischen Untersuchung wie der Fruchtwasseruntersuchung oder dem neuen Bluttest auf freie DNA
(z.B. Praenatest, Kosten ab ca. 200 Euro, Kostentibernahme durch die Krankenkasse muss im Einzelfall
selbst geklart werden) lassen sich Chromosomenstérungen weitgehend sicher ausschlieen. Anhand der
Ultraschalluntersuchung lasst sich allenfalls eine statistische Einschatzung (Risikoabschatzung) fur
Chromosomenanomalien erreichen, was dann ggfs. die Frage der genetischen Untersuchung
(Fruchtwasseruntersuchung, Amniozentese) nach sich ziehen kann. Die meisten Feten, die solche
Hinweiszeichen fiir chromosomale Anomalien (Softmarker) haben, sind allerdings gesund. Im Alltag haben
etwa 5 % aller Feten solche Hinweiszeichen auf chromosomale Stérungen (Softmarker), z.B. weilRe Flecken
im Herzen (white spot), erweiterte Nierenbecken, ein verkiirztes Nasenbein und viele andere. Wenn diese
Hinweiszeichen isoliert (einzeln) auftreten, haben sie zumeist keine Bedeutung, d.h., das Kind hat keine
Chromosomenanomalie wie z.B. Down Syndrom. Treten allerdings mehrere Hinweiszeichen in Kombination
oder bei erhéhtem miutterlichem Alter auf, kdnnen sie ein Anzeichen fir ein Down Syndrom oder eine
andere Chromosomenstorung sein. Sie als Schwangere dirfen fir sich personlich entscheiden (Recht auf
Nicht-Wissen), ob Sie (iber das Vorliegen solcher Hinweiszeichen informiert werden wollen und anhand
dessen (Vorliegen oder Nicht-Vorliegen von Hinweiszeichen) vom untersuchenden Arzt eine
Risikoabschatzung fiir chromosomale Anomalien wie Down Syndrom gemacht werden soll oder nicht (s.
unten). Sie kdnnen auch angeben, dass Sie nur tGber das Vorliegen von Hinweiszeichen informiert werden
mochten, wenn mehrere Hinweiszeichen in Kombination auftreten oder der untersuchende Arzt dies fir
relevant fir die Gesundheit lhres Kindes halt. Eine weiterfihrende Ultraschalluntersuchung kann Ihnen
natlrlich keine Garantie fir ein vollstandig gesundes Kind geben.

Folgende Punkte sollten Sie bitte beriicksichtigen:

Die meisten Untersuchungen ergeben keine Auffilligkeiten, was zum Abbau von Angsten und zu einem
ungestorten Schwangerschaftsverlauf beitragen kann. Zeigen sich jedoch bei der Untersuchung
Auffalligkeiten, fiihrt das nicht selten zu einer teilweise erheblichen Verunsicherung und Konfliktsituation.
Wir werden Sie aber umfassend informieren und begleiten, auch unter Hinzuziehung von weiteren Arzten
(z.B. Kinderarzten oder Kinderchirurgen). Zusétzlich legen wir lhnen besonders in diesen Situationen eine
psychosoziale Beratung nahe und vermitteln auf lhren Wunsch hin den Kontakt.

Seite 2 des Berichtes vom 25.09.2018 iiber Frau Ailtonina Musterfrau, geboren am 08.12.1972
EID: : GYNBEF1 Version vom 17.07.2017



Genetische Beratung:

Zusatzlich zu dieser Aufklarung ist gemaR dem Gendiagnostikgesetz ( GenDG ) die Schwangere vor einer
weiterfihrenden Ultraschalldiagnostik und nach dem Vorliegen des Untersuchungsergebnisses genetisch zu
beraten. Diese Beratung wird von uns in der Regel direkt in Zusammenhang mit dem Aufklarungsgesprach
und der Ergebnismitteilung durch die untersuchende Frauenérztin/ Frauenarzt durchgefihrt.

Eine weiterflihrende genetische Beratung durch einen Facharzt fiir Humangenetik umfasst:
die Klarung lhrer personlichen Fragestellung,
— die Bewertung vorliegender arztlicher Befunde bzw. Befundberichte,

— die untersuchungsbezogene Erhebung von Auffalligkeiten in Ihrer persénlichen und familidren
gesundheitlichen Vorgeschichte (Anamnese),

- Informationen Gber die Notwendigkeit einer genetischen Untersuchung, die sich aus Ihrer Fragestellung
oder Ihrer Vorgeschichte ergeben sowie Informationen liber die Moéglichkeiten, Grenzen und die mit der
Materialentnahme verbundenen Risiken der zur Abkldarung in Frage kommenden Untersuchungsverfahren,

— eine Abschatzung der genetischen Risiken einschlieRlich der Erérterung der Bedeutungen aller
Informationen fir Ihre Lebens- und Familienplanung und ggf. fiir Ihre Gesundheit,

- Moglichkeiten zur Unterstiitzung bei physischen und psychischen Belastungen durch die Untersuchung
und ihr Ergebnis.
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