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Liebe Patientin,
uns ist bewußt, daß die geplante Ultraschalluntersuchung 
für Sie und Ihre Angehörigen sehr wichtig ist. 

Auf den folgenden Seiten möchten wir versuchen, bereits 
im Vorfeld Ihrem Informationsbedürfnis gerecht zu wer-
den, Fragen zu beantworten und Ängste – soweit sie un-
begründet sind – abzubauen. Wir beziehen uns hierbei im 
Wesentlichen auf Einlingsschwangerschaften.

Spezielle Fragestellungen können dann im Rahmen der 
ärztlichen Untersuchung und dem Gespräch davor ggf. 
auch danach gemeinsam erörtert werden.

Wir s ind gerne f ü r  Sie  da .



Allgemeine Informationen 
zur pränatalen Diagnostik

Pränataldiagnostik (pränatal = vor der Geburt) be-
zeichnet alle Untersuchungen des ungeborenen Kin-
des und der Schwangeren. Sie umfassen zum einen 
die „nichtinvasiven“ Untersuchungen wie z.B. den 
Ultraschall (Sonografie) oder mütterliche Blutunter-
suchungen, zum anderen die „invasiven“ Untersu-
chungen wie z.B. die Fruchtwasseruntersuchung.

Seit mehr als 50 Jahren werden Ultraschallunter-
suchungen an Schwangeren durchgeführt. Die 
Grundlage pränataler Diagnostik legte der britische 
Geburtshelfer Ian Donald 1958 mit der erstma-
ligen Darstellung eines ungeborenen Kindes mittels 
Ultraschall. Inzwischen ermöglicht die technische 
Weiterentwicklung der Ultraschallgeräte eine hohe 
Detailauflösung und damit die Erkennung von struk-
turellen Fehlbildungen fetaler Organe mit hoher dia-
gnostischer Genauigkeit.

Deutschland war weltweit das erste Land, in dem eine 
Schwangere Anspruch auf Ultraschalluntersuchungen 
hat. Nach derzeit (seit 1995) geltenden Mutterschafts-
richtlinien werden bei unauffälliger Schwangerschaft 
drei Ultraschalluntersuchungen angeboten:

1.)  	  9. – 12. Schwangerschaftswoche
2.) 	 19. – 22. Schwangerschaftswoche
3.) 	 29. – 32. Schwangerschaftswoche

Inzwischen ist die technische Entwicklung so fortge-
schritten, dass sich im Alltag die Zeitpunkte und In-
halte gegenüber den im Jahr 1995 festgelegten Richt-
linien etwas verändert haben.

Die meisten ungeborenen Kinder sind gesund. Ein 
wesentliches Ziel der vorgeburtlichen Untersuchungen 
ist es, Ihnen diese Information zu geben und damit 
eine weitgehend angstfreie Schwangerschaft zu er-
möglichen. Treffen wir jedoch im Rahmen der Un-
tersuchungen auf auffällige Befunde, so ergeben sich 

daraus je nach Befund unterschiedliche Konsequenzen. 

•	 �Behandlung von Problemen in der Schwangerschaft
•	 �Beeinflussung von Geburtsart, -ort und –zeitpunkt
•	 Vorbereiten auf eine Anomalie
•	 �Entscheidung über das Fortführen der Schwanger-

schaft

Dementsprechend kann das Ergebnis der Untersu-
chung für Sie als Schwangere oder ihr ungeborenes 
Kind gesundheitsfördernd oder sogar lebensrettend 
sein. Allerdings sind auch unerwünschte Ergebnisse 
der Untersuchung möglich. Auch sind längst nicht 
alle Erkrankungen und Entwicklungsstörungen fest-
stellbar bzw. vorhersehbar. 
Eine Garantie für „Gesundheit“ kann es weder nach 
noch vor der Geburt geben. Erwähnenswert ist auch 
die Möglichkeit des Auffindens von Ultraschall-
zeichen, die an sich keinen krankhaften Stellenwert 
haben, jedoch die Wahrscheinlichkeit für das Vor-
handensein einer großen Störung erhöhen (sog. „soft 
marker“). Daraus kann sich ggfs. eine von nieman-
dem gewünschte, jedoch nicht immer vermeidbare 
Verunsicherung ergeben.

Sollte sich wider Erwarten aus den Untersuchungs-
ergebnissen eine Situation ergeben, mit der Sie nicht 
gerechnet hatten, so sind wir uns der hohen seelischen 
Belastung bewusst, unter der Sie stehen mögen. Ins-
besondere in solchen Situationen stehen wir Ihnen – 
soweit wir können – mit Rat und Tat zur Seite. 
Darüber hinaus sind wir als Pränatalmediziner in 
einem Netzwerk organisiert, in dem wir Ihnen wei-
tergehende Hilfe von spezialisierten ärztlichen und 
nichtärztlichen Kolleginnen und Kollegen vermitteln. 
Hierzu gehört ganz wesentlich auch die Vermittlung 
von Gesprächspartnern, die sich mit den nicht direkt 
„medizinischen“ Problemen beschäftigen („psychoso-
ziale Beratung“, siehe unten). 
Wesentlich ist, dass Sie sich für die Zeit nach einer sol-
chen Information die Zeit nehmen, die Sie brauchen, 
und sich auf keinen Fall unter Zeitdruck setzen lassen 
sollten, weder durch sich selber noch durch andere.
Wenn Ihr Arzt zu einer speziellen Ultraschallunter-
suchung rät, oder Sie selbst aus „Sicherheitsgründen“ 
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eine dieser Untersuchungen wünschen, zeigt die Er-
fahrung, dass es sehr sinnvoll und hilfreich sein kann, 
sich möglichst gemeinsam mit dem Partner bereits vor 
der Untersuchung Gedanken über Inhalte und mög-
liche Ergebnisse dieser Untersuchung zu machen. Wir 
bieten Ihnen eine Ihren Bedürfnissen entsprechende 
ausführliche Beratung an. Darüber hinaus haben 
Sie nach dem derzeit geltenden Schwangerschafts-
konfliktgesetz Anspruch auf eine weitergehende psy-
chosoziale Beratung außerhalb unserer Praxis. Wir 
vermitteln Ihnen gerne Ansprechpartner in entspre-
chenden Beratungsstellen.
Bei der Ultraschalluntersuchung handelt es sich um 
eine „nichtinvasive“ Maßnahme: der Körper der Pa-
tientin bzw. im Fall einer Schwangerschaft auch des 
ungeborenen Kindes wird nicht verletzt. Zuweilen 
anzutreffende Informationen, nach denen das un-
geborene Kind durch die Ultraschalluntersuchung 
einem lauten Geräuschpegel ausgesetzt ist, sind wis-
senschaftlich nicht haltbar: die Ultraschallwellen wer-
den im für Sie und Ihr Kind nichthörbaren Bereich 
(„ULTRA“-Schall) durchgeführt. 
Mit dem Ultraschall haben wir die Möglichkeit, die 
Entwicklung des ungeborenen Kindes während der 
gesamten Schwangerschaft zu beurteilen.
Mitunter ist jedoch die Aussagekraft der Untersu-
chung durch eingeschränkte Sichtverhältnisse (z.B. 
bei verminderter Fruchtwassermenge, ausgeprägter 
Unterhautfettschicht, ungünstiger Kindslage oder 
sehr früher Schwangerschaftswoche) begrenzt, so dass 
mögliche Entwicklungsstörungen nicht immer dar-
stellbar sind. Insbesondere muss darauf hingewiesen 
werden, dass Chromosomenanomalien nicht immer 
sicher erkannt werden können, da solche Zustände 
nicht notwendigerweise mit Auffälligkeiten der Or-
gane einhergehen müssen.

Organisatorische Hinweise

Begleitpersonen
Die Ultraschalluntersuchung ist eine medizinische 
Untersuchung, bei der ein Behandlungsvertrag zu-
nächst lediglich zwischen der Schwangeren und dem 
behandelnden Arzt zustande kommt. Uns allen ist 

klar, dass natürlich auch viele andere Personen (Kinds-
vater, Geschwisterkinder, Angehörige, Freunde…) 
Interesse an Ihrer Schwangerschaft und dem zukünf-
tigen Erdenbürger haben. Es liegt in Ihrem Ermessen, 
zu entscheiden, wen Sie als Begleitperson mitbringen 
wollen. Da die Ultraschalluntersuchung eine für den 
Untersucher ausgesprochen anspruchsvolle Tätigkeit 
ist, bei der ein hohes Konzentrationsniveau erforder-
lich ist, ist es wichtig, dass Begleitpersonen sich so ver-
halten, dass die Untersuchung und der Untersucher 
nicht gestört werden. Bedenken Sie bitte, dass wir 
vor Beginn der Untersuchung nie wissen, zu welchem 
Ergebnis wir kommen. Auch ist in einem Teil der 
Fälle die Aussagekraft der Untersuchung wesentlich 
dadurch verbessert, dass wir eine Untersuchung auf 
dem gynäkologischen Stuhl vornehmen. Dementspre-
chend ist es insbesondere bei einer Erstuntersuchung 
(z.B. der Ersttrimesterfeindiagnostik) zu überlegen, 
ob Sie den Kreis der Beteiligten für den Fall der Fälle 
sehr intim halten.

Wartezeiten
Wartezeiten sind unangenehm, und wir sind bemüht, 
sie kurz zu halten. Dennoch sind  wir nicht immer 
in der Lage, teilweise auch mehrstündige Wartezeiten 
zu verhindern. Hintergrund dieser Situation ist das 
Wesen der bei uns durchgeführten Untersuchungen: 
wir wissen im Vorfeld nie, auf welche Untersuchungs-
bedingungen oder Befunde wir stoßen. Wenn dann 
eine vor Ihnen untersuchte Patientin oder Schwangere 
einen unerwartet längeren Gesprächsbedarf hat oder 
weitergehende Untersuchungen notwendig werden, so 
können wir dies nicht verschieben. Auch treten bis-
weilen Situationen auf, in denen wir „notfallmäßig“ 
Patientinnen außerhalb unseres Planes untersuchen 
müssen. Bedenken Sie bitte, wie Sie reagieren würden, 
wenn sie plötzlich in eine solche Situation kämen: auch 
Sie würden zu Recht beanspruchen, dass wir Ihre Pro-
bleme ohne Blick auf die Uhr mit Ihnen besprechen. 
Dementsprechend bitten wir nach vielen leidvollen 
Diskussionen die Schwangeren und insbesondere 
auch ihre Angehörigen, Wartezeiten mit Gelassenheit 
zu ertragen. Sollten wir – was nicht immer der Fall 
ist – absehen können, dass längere Wartezeiten entste-
hen, werden Sie selbstverständlich darüber informiert.
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Ersttrimesteruntersuchung
(12. – 14. Woche)
Ersttrimester–Ultraschall (Nackendickemessung)
Beim weitaus größten Teil aller Schwangerschaften 
ist davon auszugehen, daß ein gesundes Kind geboren 
wird. In einem Teil der Schwangerschaften ist dies je-
doch nicht der Fall. Sollte es sich dabei um sehr schwe-
re oder nicht mit dem Leben vereinbare Störungen 
handeln, sieht man sich unter Umständen mit dem 
Problem konfrontiert, das Austragen der Schwanger-
schaft in Frage zu stellen. Eine solche Entscheidung 
ist erfahrungsgemäß umso belastender, je weiter die 
Schwangerschaft fortgeschritten ist.
Mit modernen Untersuchungstechniken haben wir 
inzwischen die Möglichkeit, schon in der 12. – 14. 
Schwangerschaftswoche eine frühe „Organdiagnos-
tik“ durchzuführen. Im Falle eines unauffälligen 
Ergebnisses vermindert dies die Wahrscheinlichkeit, 
dass der Fötus von einer schweren Entwicklungsstö-
rung betroffen ist, um bis zu 80%. Die abschließende 
Beurteilung erfolgt – wenn Sie es wollen – im Rah-
men einer Ultraschalluntersuchung um die 22. SSW, 
der Sie dann mit berechtigter größerer Gelassenheit 
entgegensehen können.

Inhalte der Untersuchung

1. Überprüfung des Schwangerschaftsalters
Mit Hilfe der Messdaten, die wir in der frühen Ultra-
schalluntersuchung in der 12.– 14. Schwangerschafts-
woche erheben, können wir das Alter der Schwanger-
schaft auf wenige Tage genau eingrenzen. Stellt sich 
im weiteren Verlauf der Schwangerschaft heraus, dass 
das Ungeborene groß/“zu groß“ oder klein/“zu klein“ 
ist, so wird das Ungeborene durch diese neuen Ergeb-
nisse nicht älter oder jünger; vielmehr bedeutet dies, 
dass das Ungeborene uns Hinweise auf Wachstums-
probleme (z.B. Schwangerschaftszucker oder Wachs-
tumsverzögerung) gibt.

Im Falle einer Zwillings- oder höhergradigen Mehr-
lingsschwangerschaft gibt uns die frühe Ultraschall-

untersuchung die Möglichkeit festzustellen, ob jedes 
der Ungeborenen einen eigenen Mutterkuchenbereich 
hat oder ob die etwas risikoreichere Form einer sog. 
monochorialen Schwangerschaft (die Mutterkuchen-
bereiche sind miteinander verbunden) vorliegt. Dies 
hätte wesentliche Konsequenzen für die weitere Über-
wachung der Schwangerschaft.

2. Nackendickemessung
Bei der „NT-Diagnostik“ (NT = „nuchal translu-
cency“ = Nackentransparenz) wird die Dicke eines 
echofreien (= schwarzen) Raumes im Nackenbereich 
gemessen. Dieser entspricht einem mehr oder weniger 
ausgedehnten Flüssigkeitssaum zwischen Nackenhaut 
und Unterhautbindegewebe, die bei jedem Feten vor-
handen ist und zunächst einmal keinen krankhaften 
Befund darstellt. Mit diesem Wert kann zusammen 
mit dem Alter der Schwangeren und evtl. weite-
ren Parametern (z.B. Blutwerte oder weitere Ultra-
schallparameter, siehe unten) zwischen der 12. – 14. 
Schwangerschaftswoche die Wahrscheinlichkeit für 
das Auftreten der drei häufigsten Chromosomen-
Erkrankungen Trisomie 21 (Down-Syndrom), Triso-
mie 18 (Edwards-Syndrom) und Trisomie 13 (Pätau-
Syndrom) errechnet werden. Eine „Verdickung“ der 
Nackenfalte kann Hinweiszeichen für eine Störung 
der Chromosomen, aber auch einen Herzfehler oder 
eine andere nicht chromosomale Erkrankung sein. Sie 
sollten jedoch wissen, dass eine Verdickung des Na-
ckens auch bei einem völlig gesunden Ungeborenen 
auftreten kann. Ein verdickter Nacken ist nicht be-
weisend für eine Krankheit, ebenso wie ein „norma-
ler“ Nacken nicht beweisend für die „Gesundheit“ des 
Ungeborenen ist. Es werden lediglich Wahrschein-
lichkeiten bestimmt bzw. verändert.
Vielen Schwangeren erleichtert diese Untersuchung 
eine im weiteren Verlauf zu treffende Entscheidung 
hinsichtlich einer invasiven Diagnostik (z.B. Frucht-
wasseruntersuchung). Bis vor wenigen Jahren war es 
üblich, bei Frauen ab dem 35. Lebensjahr eine Bestim-
mung der Chromosomen des Feten mittels Frucht-
wasseruntersuchung zu empfehlen. Mit Hilfe der jetzt 
möglichen Risikokalkulation ist es vielen „älteren“ 
Schwangeren möglich, sich gegen eine solche invasive 
Diagnostik zu entscheiden. Auf der anderen  Seite gibt 
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diese Untersuchung jüngeren Frauen die Information 
über ein eventuell erhöhtes Erkrankungsrisiko des he-
ranwachsenden Kindes, so dass sie eine zunächst nicht 
vorgesehene invasive Diagnostik durchführen lassen.

3. Ergänzende Untersuchungen
Zusätzlich zur Messung der Nackentransparenz wird 
die Risikoberechnung für das Auftreten der drei ge-
nannten Chromosomenstörungen durch eine Blutun-
tersuchung (Bestimmung von PAPP-A = Pregnancy 
associated Plasma Protein A und free ß-HCG = Hu-
manes Chorion Gonadotropin) ergänzt. Hierdurch 
wird die persönliche Wahrscheinlichkeit für Ihr he-
ranwachsendes Kind, die zunächst durch Ihr Alter, 
das Schwangerschaftsalter sowie  die Nackentranspa-
renz vorgegeben war, erneut verändert. Dies kann zu 
einer Verbesserung des individuellen Risikos führen. 
Es kann aber auch sein, dass die Blutentnahme das 
individuelle Risiko verschlechtert (evtl. im Gegensatz 
zur Ultraschalluntersuchung). 
Bedenken Sie bitte, dass die entscheidende Informa-
tion für Sie die Berechnung des persönlichen Risikos 
unter Berücksichtigung aller Werte ist. Dabei spielt 
es eine untergeordnete Rolle, ob das abschließend 
errechnete Risiko z.B. durch „unauffälligen Ultra-
schall“ und „schlechte Blutwerte“, „auffälligen Ul-
traschall“ und „gute Blutwerte“ oder „unauffälligen 
Ultraschall“, „gute Blutwerte“ und „höheres mütter-
liches Alter“ zustande kam.
Neben der Bestimmung von Blutwerten ist eine Ver-
änderung der Wahrscheinlichkeit für das Down Syn-
drom durch weitere Ultraschallwerte („Nasenbein“, 
bestimmte Blutflussmuster) möglich.

4. Frühe Feindiagnostik
Es muss ausdrücklich betont werden, dass nach un-
serem Verständnis von vorgeburtlicher Diagnostik 
die Ultraschalluntersuchung im allgemeinen und die 
frühe Ultraschalluntersuchung in der 12.-14. Wo-
che nicht den alleinigen oder auch nur wesentlichen 
Zweck hat, Chromosomenstörungen, speziell das 
Down Syndrom, zu erkennen. Es geht vielmehr da-
rum, Sie als Schwangere über den – hoffentlich un-
auffälligen – Zustand Ihres ungeborenen Kindes zu 
informieren. Dies bezieht die Untersuchung aller zu 

diesem Zeitpunkt darstellbaren Organsysteme ein. 
Wenn die Ultraschalluntersuchung in der 12.-14. Wo-
che einen unauffälligen Organbefund ergibt, so kann 
man davon ausgehen, dass die Wahrscheinlichkeit 
für das Auftreten schwerer Erkrankungen wesent-
lich reduziert ist. Manche Erkrankungen sind in der 
frühen Schwangerschaft sogar ganz auszuschließen. 
Dementsprechend sind Sie nach einem unauffälligen 
Ultraschall in der 12.-14. Woche in der angenehmen 
Situation, die weitere Schwangerschaft „entspannter“ 
zu genießen. Im eher unwahrscheinlichen, jedoch 
möglichen Fall einer wesentlichen Beeinträchtigung 
der „Gesundheit“ Ihres ungeborenen Kindes sehen 
wir es als unsere Aufgabe an, Ihnen diese Information 
in der frühen Schwangerschaft zu geben.
Es muss jedoch betont werden, dass wir mit der frühen 
Feindiagnostik nicht alle darstellbaren Veränderungen 
erkennen können. Dementsprechend ist weiterhin die 
Ultraschalluntersuchung in der Mitte der Schwanger-
schaft (21.-24. Woche) sinnvoll und notwendig, um 
weitest mögliche Aussagekraft zu erreichen.

5. Zeitpunkt der Untersuchung
Die Bestimmung der Wahrscheinlichkeit für die 
Chromosomenstörungen Trisomie 13, 18 und 21 
anhand der Messung der Nackentransparenz kann 
ausschließlich bei ungeborenen Kindern mit einer 
Scheitel-Steiß-Länge zwischen 45 und 84 mm durch-
geführt werden. Dies entspricht einem Alter der 
Schwangerschaft von 11+0 – 13+6 Schwangerschafts-
wochen nach letzter Regelblutung.
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Zweittrimesteruntersuchung
(21. – 24. Woche)
Großer Ultraschall, Feindiagnostik, 
Organultraschall

1. Inhalt der Untersuchung
•	 �Organscreening (Fehlbildungsausschluß)
•	 �fetale Echokardiographie  

(Ultraschall des fetalen Herzens)
•	 Doppler-Sonographie (Blutflussmessungen)

2. Ziel der Untersuchung
Ziel dieser Untersuchung ist es, weitestgehende In-
formationen über die Schwangerschaft und den Zu-
stand des ungeborenen Kindes zu erhalten. Es werden 
sämtliche einsehbaren Organe (Gehirn, Herz, Nieren, 
Wirbelsäule, Extremitäten, etc.) hinsichtlich ihrer 
korrekten Ausbildung und zeitgerechten Entwick-
lung untersucht. So können häufig Gefährdungen des 
ungeborenen Kindes frühzeitig erkannt werden, und 
es kann eventuell hilfreich eingegriffen werden, bei-
spielsweise durch eine Behandlung des Feten inner-
halb der Gebärmutter über die Mutter (bei fetalen In-
fektionen oder fetalen Herzrhythmusstörungen), die 
Vorbereitung einer Behandlung nach der Geburt (z.B. 
bei bestimmten Herzfehlern), oder durch das Vorbe-
reiten von Entscheidungen zu Geburtsart (Spontange-
burt oder Kaiserschnitt), Geburtsort (Kinderklinik ja/
nein) und Geburtszeitpunkt.

Wichtiger Bestandteil der Ultraschalluntersuchung 
in der 21.-24. Woche ist auch die Untersuchung der 
Durchblutung der Gebärmutter. Hier können ent-
scheidende Informationen über ein erhöhtes Risiko 
für Probleme gefunden werden, die im letzten Drit-
tel der Schwangerschaft auftreten (z.B. Schwanger-
schaftsvergiftung (Gestose) oder Schwäche des Mut-
terkuchens (Plazentainsuffiziens) und auf die wir mit 
engerer Überwachung und weiteren diagnostischen 
und therapeutischen Maßnahmen reagieren können. 
Darüber hinaus gilt es die Lage des Mutterkuchens 
und und bei spezieller Fragestellung die Länge des 
Gebärmutterhalses zu beschreiben bzw. zu messen.

Die Untersuchung kann dazu führen, dass Probleme 
oder Anomalien, die beim ungeborenen Kind (Fe-
ten) vorhanden sind, erkannt und der Schwangeren 
und ihr nahe stehenden Personen mitgeteilt werden. 
Diese können von eher leichter Art und gut korrigier-
bar sein, manche allerdings sind nicht oder nur sehr 
schwer behandelbar oder in sehr seltenen Fällen mit 
dem Leben nach der Geburt nicht vereinbar.
In den allermeisten Fällen bestätigt die Ultraschall-
untersuchung das, was sie sowieso vermutet haben, 
nämlich dass bei ihrem ungeborenen Kind keine er-
kennbaren Probleme vorliegen.

Bitte lassen sie sich nicht verunsichern, wenn ihr Kind 
„recht groß“ oder „eher zart“ ist. Geringe Abwei-
chungen vom Mittelwert sind vor wie nach der Ge-
burt selbstverständlich, da nicht alle Menschen exakt 
die gleiche Größe oder das gleiche Gewicht haben.
Die Untersuchung wird üblicherweise im zweidimen-
sionalen Ultraschall durchgeführt. Die gleichfalls bei 
uns durchführbare dreidimensionale („3D“) Sonogra-
fie kann bei bestimmten Fragestellungen ergänzende 
Informationen geben. Daneben haben wir die Mög-
lichkeit mit der farbcodierten Dopplersonografie Un-
tersuchungen der mütterlichen und fetalen Blutgefäße 
und insbesondere auch des fetalen Herzens durchzu-
führen.

3. Anmerkung
Wir wissen, dass die beschriebenen Sachverhalte teil-
weise sehr komplex und bei weitem nicht für jeden 
sofort und unmittelbar verständlich sind. Sie werden 
vor und nach der Ultraschalluntersuchung Gelegen-
heit haben, Fragen zu stellen.

Sollte sich dabei herausstellen, dass zusätzlicher Ge-
sprächsbedarf besteht, haben Sie die Möglichkeit, eine 
ergänzende humangenetische Beratung oder psycho-
soziale Beratung in Anspruch zu nehmen.
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Dritttrimesteruntersuchung
(29. – 32. Woche)
Wachstumsschall, späte Feindiagnostik

1. Inhalt der Untersuchung
•	 �Kontrolle des fetalen Wachstums
•	 �Ausschluss einer Plazentainsuffizienz
•	 Ausschluss spät erkennbarer Anomalien

Die Untersuchung im letzten Drittel der Schwanger-
schaft hat im Wesentlichen das Ziel der Vergewisse-
rung, dass der Fötus sich normal weiterentwickelt. 
Stellt man in dieser Phase der Schwangerschaft ein 
verzögertes Wachstum (wie bei Plazentainsuffizienz) 
oder ein verstärktes Wachstum (wie bei mütterlichem 
Schwangerschaftszucker / „Schwangerschaftsdiabe-
tes“) fest, so können wir unter Umständen hilfreich 
eingreifen. In dieser Phase der Schwangerschaft ist 
eine fetale Organreife erreicht, die ein Überleben au-
ßerhalb der Gebärmutter hochwahrscheinlich macht.

Zu diesem Zeitpunkt ist die Feststellung einer Fehl-
bildung des Feten ausgesprochen unwahrscheinlich, 
wenn bei der frühen Feindiagnostik (12.-14. Woche) 
und bei der Feindiagnostik in der 21.-24. Woche kei-
ne Anomalien gesehen worden waren.

Invasive Eingriffe

Die Methoden der invasiven pränatalen Diagnostik 
werden überwiegend zur Chromosomenbestimmung 
des ungeborenen Kindes eingesetzt. Zum Einsatz 
kommt bei uns die

•	 Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese)

Es gibt aber auch andere Fragestellungen, bei denen 
es zum Beispiel um den Nachweis einer fetalen Infek-
tionserkrankung, um das Wiederauftreten bestimm-
ter familiär gehäufter Erkrankungen (z.B. spezielle 

Stoffwechselerkrankungen oder Erkrankungen des 
Muskelsystems) oder um bestimmte fetale Bluteigen-
schaften geht.
Die Untersuchungen haben in der Regel eine sehr 
hohe Aussagekraft. Zu beachten ist, dass jeder Pro-
benentnahme/jeder Punktion ein eingriffsbezogenes 
Risiko von ca. 0,3-1,0% innewohnt.
Dieses bezieht sich in erster Linie auf Verletzungen 
der Fruchtblase (Blasensprung), was im Weiteren zu 
einem Verlust der Schwangerschaft i. S. e. Fehlgeburt 
oder bei Punktionen jenseits der 20. SSW auch zur 
Geburt eines zwar lebensfähigen, aber extrem un-
reifen Kindes führen kann.
Ein Risiko für die direkte Schädigung des Kindes 
(Verletzung durch den Eingriff/die Punktionsnadel) 
besteht praktisch nicht, da wir alle Eingriffe unter 
Sichtkontrolle (Ultraschall) durchführen. Ein Risiko 
für Gesundheit oder Leben der Mutter besteht bei all 
den genannten Eingriffen gleichfalls nicht.

Vor jeder invasiven Maßnahme besteht die Möglich-
keit einer Beratung nicht nur durch den durchführen-
den Frauenarzt, sondern auch durch unsere Kollegen 
aus dem Bereich der Humangenetik. Darüber hinaus 
besteht auch die Möglichkeit einer weitergehenden 
psychosozialen Beratung. Es muss betont werden, 
dass auch nach Anwendung aller Maßnahmen der 
vorgeburtlichen Diagnostik inklusive der invasiven 
Diagnostik ein geringes Restrisiko für eine nicht er-
kannte Erkrankung des Feten bestehen bleibt.

1. Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese)
Unter Amniozentese versteht man die Entnahme 
von Fruchtwasser mit einer 0,7 mm dünnen, sterilen 
Nadel über die mütterliche Bauchdecke. Dies erfolgt 
ohne Betäubung, weil die Nadel so dünn ist, dass man 
sie fast nicht spürt. Bei einem geübten Untersucher 
sind Komplikationen äußerst selten und liegen in un-
serer Praxis bei ca. 0,5% (entspricht etwa einer Kom-
plikation bei zweihundert Punktionen).
Der Eingriff erfolgt in der Regel ab der 16. Schwan-
gerschaftswoche, wenn 150 bis 200 ml Fruchtwasser 
vorhanden sind und unter Ultraschallkontrolle pro-
blemlos 15 bis 20 ml entnommen werden können.
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Die Entnahme dient zur Untersuchung der im Frucht-
wasser befindlichen kindlichen Zellen, meist zum 
Ausschluss von Störungen der Chromosomen und bei 
speziellen Risikokonstellationen.
Die Auswertung dauert wegen der Anzüchtung der 
kindlichen Zellen rund zwei Wochen und wird in 
jedem Fall von der Krankenkasse bezahlt. Für die 
fünf Chromosomen, die am häufigsten von einer Ab-
weichung betroffen sind (Chromosom 21,18 und 13 
sowie X und Y) existiert ein Schnelltest (wie mit dem 
sogenannten FISH-Test). Das Ergebnis liegt nach 24-
48 Stunden vor. Der abschließende Befund mit Un-
tersuchung aller Chromosomen erfolgt aber auch in 
diesen Fällen nach ca. 14 Tagen.

Humangenetische Pränatal-
diagnostik

Eine humangenetische Pränataldiagnostik umfasst 
die Untersuchung von Fruchtwasserzellen auf Chro-
mosomenstörungen bzw. auf kleinere Erbgutverän-
derungen (Genmutationen). Die Untersuchung zielt 
ab auf die Erkennung genetischer Veränderungen des 
ungeborenen Kindes als Grundlage einer möglichst 
präzisen Information der Schwangeren und der wer-
denden Eltern. Behandlungsoptionen für den Fetus 
selbst ergeben sich nach dem gegenwärtigen Wissens-
stand dagegen nur sehr selten.

Bei einer vorgeburtlichen genetischen Untersuchung 
ist für die Schwangere nach dem neuen Gendiagnos-
tikgesetz von 2009 vor der Untersuchung und nach 
dem Vorliegen des Untersuchungsergebnisses eine ge-
netische Beratung vorgesehen. 
Die Beratung muss über die Art und die Bedeutung 
der Untersuchung aufklären sowie die damit verbun-
denen möglichen medizinischen, psychischen und 
sozialen Fragen erörtern.

Genetische Beratung

Die Gründe für eine genetische Beratung können 
vielfältig sein. Sie kann vor, während oder auch nach 
einer Schwangerschaft sinnvoll sein.
Bei der Beratung vor einer geplanten Schwangerschaft 
kann es um die Frage des Wiederauftretens einzelner 
oder familiär auftretender Erkrankungen oder Ent-
wicklungsstörungen gehen. Diese ist insbesondere 
dann sinnvoll, wenn eine Verwandtenehe („consan-
guine Beziehung“) vorliegt, bei der z.B. im Falle einer 
Verbindung Cousin-Cousine die Wahrscheinlichkeit 
einer schweren Anomalie gegenüber dem „üblichen“ 
Risiko um 3% erhöht ist.

Während der Schwangerschaft kann die Beratung 
hilfreich bei der Entscheidung für oder gegen eine 
invasive Diagnostik zur vorgeburtlichen Chromoso-
menanalyse sein. Ferner können beim Nachweis von 
Entwicklungsstörungen des heranwachsenden Kindes 
Informationen über Krankheitsbilder, nachgeburt-
liche Prognose und Behandlungsmöglichkeiten gege-
ben werden.

In einzelnen Familien ist eine Erkrankung bekannt, 
für die eine vorgeburtliche gezielte Untersuchung an-
gestrebt wird. Eine genetische Beratung ist im Zusam-
menhang mit der Planung einer solchen Diagnostik 
wichtig. Nach der Schwangerschaft und insbesondere 
nach einem glücklosen Ausgang oder auch bei einer 
oder mehreren Fehlgeburten in der Vorgeschichte 
können das Wiederholungsrisiko erörtert und mög-
liche Ursachen abgeklärt werden. Auch spezielle 
Untersuchungen ggfs. mit der Option vorbeugender 
Maßnahmen können vor einer erneuten Schwanger-
schaft veranlasst werden (z.B. Blutgerinnungsanalyse 
der Mutter, Untersuchung bestimmter Erbmerkmale 
beider Partner, …).
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Wichtige Links
Allgemeine Informationen

w w w.eumom.de

w w w.profamil ia .de

w w w.st i l len.de

w w w.9monate.de

w w w.erziehungsgeldkasse.de

w w w.bmfsf j.de

Verbände und Fachgesellschaften

w w w.bvnp.de

w w w.dggg.de

w w w.feta lmedicine.com

Spezielle Informationen
Wirbelsäulendefekte

w w w.asbh.de (Arbeitsgem. Spina bifida und Hydrocephalus)

w w w.arque.de (Arbeitsgem. für Querschnittsgelähmte mit Spina bifida)

Herzfehler

w w w.bvhk.de (Bundesverband Herzkranke Kinder e.V.)

Chromosomenstörungen

w w w.leona-ev.de (Verein für Eltern chromosomal geschädigter Kinder)

w w w.down-syndrom.de

w w w.turner-syndrom.de

w w w.k linefelter.org

Selbsthilfegruppen

w w w.muschel.de

w w w.init iat ive-regenbogen.de

Impressum

Die Grundlage dieser Texte mit freundlicher Genehmigung des Zentrums für Pränataldiagnos-

tik–Kudamm 199 und des Berufsverbandes niedergelassener Pränatalmediziner (BVNP e.V.).



IHRE ÄRZTE FÜR PRÄNATALE DIAGNOSTIK 
SIND GERNE FÜR SIE DA

Dr. med. Birgit Kirschey	 Dr. med. Peter Bernhard
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