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Einführung
▼
Die vorliegende Empfehlung der Sektion Gynäko-
logie und Geburtshilfe der DEGUM zu den Quali-
tätsanforderungen an die differenzierte Ultra-
schalldiagnostik im späten ersten Trimenon der
Schwangerschaft (11–13+6 SSW p.m.) aktualisiert

die Fassung aus dem Jahr 2004 [1]. Sie richtet sich
an spezialisierte Ultraschalluntersucher (DEGUM
Stufen II und III). In den letzten Jahren haben sich
viele Änderungen ergeben, die eine Überarbei-
tung der vorherigen Version notwendig machten.
Vor allem sind folgende Aspekte zu erwähnen:
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Abstract
▼
The early fetal ultrasound assessment at 11–13+6

weeks of gestation remains the cornerstone
of care despite the progress in diagnosing fetal
chromosomal defects using cell-free fetal DNA
(cffDNA) from the maternal circulation. The
measurement of nuchal translucency (NT) allows
the risk calculation for the fetal trisomies 21, 18
and 13 but also gives information on those fetal
chromosomal defects which are at present unable
to be detected using cffDNA. Nuchal translucency
is the only auditable parameter at 11–13+6 weeks
and gives thus information on the quality of the
first trimester anomaly scan. In addition it gives
indirect information on the risks for fetal defects
and for cardiac anomalies. Also the chances for a
healthy live baby can be estimated. As experience
with first trimester anomaly scanning increases,
and the resolution of the ultrasound equipment
has increased substantially, more and more de-
tails of the fetal anatomy become accessible at
the first trimester scan. Therefore fetal anatomical
defects and complex anomalies have become
amenable to examination in the first trimester.
This guideline describes compulsory and optional
parameters for investigation at the first trimester
scan and outlines a structured method of examin-
ing a first trimester fetus at 11–13+6 weeks of ge-
station.

Zusammenfassung
▼
Die frühe Ultraschalluntersuchung zwischen 11–
13+6 Schwangerschaftswochen stellt trotz der
Fortschritte in der molekularen Diagnostik von
Chromosomenstörungen aus dem Blut der Mutter
(cffDNA) die Grundlage für Diagnostik und Thera-
pie sowie des Schwangerschaftsmanagement dar.
Die Messung der fetalen Nackentransparenz (NT)
ermöglicht die Risikoberechnung für die fetalen
Trisomien 21, 18 und 13 und liefert auch Informa-
tionen über solche fetalen Chromosomenstörun-
gen, welche gegenwärtig durch cffDNA nicht
erkannt werden können. Die fetale Nackentranspa-
renzmessung ist der einzige auditierbare Param-
eter zwischen 11–13+6 SSW und gibt so Auskunft
über die Qualität der Ersttrimester Fehlbildungsdi-
agnostik. Zusätzlich liefert sie indirekte Informa-
tionen über die Risiken für Fehlbildungen und
Herzfehler. Auch kann die Wahrscheinlichkeit für
die Geburt eines lebenden gesunden Babys abge-
schätzt werden. Während die Erfahrung mit der
Ersttrimester Fehlbildungsdiagnostik steigt und
die Auflösung der Ultraschallgeräte substanziell
zugenommen hat, werden mehr und mehr Details
der fetalen Anatomie einer Untersuchung im ers-
ten Trimenon zugängig. Es werden obligatorische
und fakultative Untersuchungsschritte für den
Ersttrimester Fehlbildungsultraschall beschrieben
und ein strukturierter Untersuchungsgang aufge-
zeigt, um einen Ersttrimesterfeten zum Zeitpunkt
11–13+6 Schwangerschaftswochen zu untersu-
chen.



▶Die verbesserte Ultraschallauflösung und die zunehmende Er-
fahrung der Untersucher ermöglichen heute bei günstigen Un-
tersuchungsbedingungen bereits im ersten Trimenon eine sehr
differenzierte Beurteilung des Feten. Dadurch kann über die
Messung der Nackentransparenz hinaus eine detaillierte anato-
mische Untersuchung des Feten mit einer frühen Erkennung
schwerer bzw. komplexer Fehlbildungen erfolgen.

▶Die Einführung des Gendiagnostikgesetzes (GenDG) im Jahr
2009 sowie das Schwangerschaftskonfliktgesetz (SchKG) schrei-
ben in Deutschland weitreichende Anforderungen, sowohl an
die Aufklärung als auch an die Beratung der Schwangeren, vor
[2, 3]. Beachtung finden sollten auch die Richtlinien der Gendi-
agnostik-Kommission des Robert Koch Institutes (GEKO Richtli-
nien des RKI) bezüglich der Anforderungen an die Qualifikation
zur genetischen Beratung und deren Inhalte und die Anforde-
rungen an die Durchführung der vorgeburtlichen Risikoab-
klärung [4, 5]. In Österreich ist die Schwangere im Falle der
Durchführung einer NIPT (genetische Analyse gem. § 68 GTG
[Gentechnikgesetz]) durch den Facharzt über Wesen, Tragweite
und Aussagekraft des ihr angebotenen Verfahrens aufzuklären
[6]. In der Schweiz besteht eine Beratungspflicht über die Aus-
sagekraft und mögliche Folgen von pränatalen Untersuchungen
zur Risikoabklärung [7].

▶Das im Jahre 2012 eingeführte „Non-Invasive Prenatal Testing“
(NIPT) basierend auf der Untersuchung der zellfreien fetalen
DNA (cffDNA) im mütterlichen Blut liefert als weiterer Scree-
ningtest hohe Erkennungsraten vorwiegend für die Trisomien
21, aber auch für die Trisomien 18 und 13. Die Ultraschalldiag-
nostik im ersten Trimenon kann jedochweit mehr leisten, als le-
diglich die Risikoberechnung von Chromosomenstörungen.

▶Über fetale Anomalien hinaus können im ersten Trimenon u. a.
durch Ultraschall Risikofaktoren für die wesentlichen Proble-
me der Schwangerschaft ermittelt werden. Diese Erkenntnisse
könnten in Zukunft dazu führen, Hochrisikopatientinnen früh-
zeitig zu identifizieren und zu behandeln, um Risiken des spä-
teren Auftretens solcher Erkrankungen zu verringern und um
Schwangerschaften individuell risikoadaptiert betreuen zu
können [8].

Die DEGUM Qualitätsanforderungen an die Ultraschalldiagnostik
in der Frühschwangerschaft (4–14 SSW) wurden an separater
Stelle behandelt. Hier wird auch die Bestimmung des Schwanger-
schaftsalters anhand von sonografischen Messparametern be-
schrieben [9].

Ziele der Ultraschalluntersuchung
Es gibt verschiedene Ziele der Untersuchung in der Frühschwanger-
schaft, die sich je nach Fragestellung, Anamnese der Schwangeren
und Risikofaktoren unterscheiden. Unumstritten ist die Tatsache,
dass es sich hierbei um die erste detaillierte Ultraschalluntersu-
chung in der Schwangerschaft handelt, die eine frühe Beurteilung
der fetalen Anatomie ermöglicht. Somit können bereits zu ei-
nem frühen Zeitpunkt verschiedene schwere fetale Fehlbildungen
erkannt werden. Zweifel und Ängste der werdenden Eltern können
frühzeitig genommen werden, insbesondere wenn ein Wiederho-
lungsrisiko für eine bestimmte Fehlbildung besteht. Die vorliegen-
den Empfehlungen beschreiben den Untersuchungsgang und die-
nen der strukturierten Untersuchung mit 11–13+6 SSW.
Viele Paare nehmen diese Untersuchung vor allem zur Risikoab-
schätzung einer fetalen Chromosomenstörung in Anspruch. Liegt
dabei ein hohes Risiko vor bzw. hat die Ultraschalluntersuchung
den Verdacht auf eine Fehlbildung oder Normabweichung erge-
ben, so können der Schwangeren eine invasive Diagnostik in

Form einer Chorionzottenbiopsie oder einer Amniozentese ange-
boten werden [9]. Bei Verdacht auf eine schwere fetale Fehlbil-
dung hat die Schwangere genügend Zeit, sich intensiv mit der
Problematik auseinanderzusetzen und sich von verschiedenen
Seiten beraten zu lassen. Falls am Ende der Entscheidungsfin-
dung ein Schwangerschaftsabbruch stehen sollte, kann dieser
frühzeitig in der Schwangerschaft erfolgen. Damit können späte
Abbrüche vermieden werden, die zum einen risikoreicher sind
und zum anderen von Patienten, Angehörigen und dem medizi-
nischen Personal als sehr belastend empfunden werden.

Voraussetzungen und technische Aspekte
▼
Voraussetzung zur Durchführung einer Ultraschalldiagnostik
zum Zeitpunkt 11–13+6 SSW sind profunde Kenntnisse der so-
nografischen Beurteilung des Feten. Solche Befähigungen können
z. B. durch den Erwerb der DEGUM Stufen II und III dokumentiert
werden. Für die Risikoberechnung von Chromosomenstörungen
ist das Bestehen der Prüfung nach der Fetal Medicine Foundation
(FMF) Deutschland oder England erforderlich.
Das Ersttrimesterscreening unterliegt in Deutschland dem Gen-
diagnostikgesetz, insofern muss im Vorfeld mit der Schwangeren
ein Gespräch zu Inhalten der Untersuchung und den sich daraus
möglicherweise erfolgenden Konsequenzen erfolgen. Es ist rat-
sam, die Beratungsinhalte von der Schwangeren schriftlich be-
stätigen zu lassen [2, 4, 5].
Die Ultraschalluntersuchung kann transabdominal oder transva-
ginal durchgeführt werden. Ein Vorteil der transabdominalen
Untersuchung ist die bessere Übersicht über die Fruchthöhle
und erleichterte Durchführung von Messungen. Ein Vorteil der
transvaginalen Untersuchung liegt in der höheren Auflösung, sie
ist in der Regel jedoch zeitaufwendiger. Bei retroflektiertem Ute-
rus, interponiertem Darm, adipösen mütterliche Bauchdecken
und demVerdacht auf Auffälligkeiten kann eine transvaginale Ul-
traschalluntersuchung komplementär erfolgen.
Für das Ersttrimesterscreening können verschiedene Untersu-
chungstechniken angewendet werden (B-Bild, Farbdoppler, ge-
pulster Doppler, 3D-Sonografie). Da sich der Fetus in diesem Zeit-
raum in einer wichtigen Entwicklungsphase befindet, sollte man
die Prinzipien der Risikominimierung für eine Doppler-Ultra-
schalluntersuchung kennen. Insbesondere der gepulsten Spek-
tral-Dopplersonografie, die die höchste energetische Belastung
aufweist, kommt hier eine besondere Bedeutung zu. Daher sollte
zum einen eine Indikation bestehen und zum anderen die Expo-
sitionsdauer auf ein Minimum reduziert werden (ALARA=As
Low As Reasonably Achievable) [11]. Die Herzfrequenz kann
auch mittels gepulstem Doppler an der freien Nabelschnur oder
mittels M-Mode gemessen werden. Dagegen besteht bei der
Farbdopplersonografie, die vorwiegend in der frühen fetalen
Echokardiografie eine Rolle spielt, keine Gefährdung (●▶ Tab. 1).

Nackentransparenz und Risikoberechnung
von Chromosomenstörungen
▼
Trotz der zunehmenden Anwendung der cffDNA wird auch zu-
künftig die Ultraschalldiagnostik Vorrang in der Beurteilung des
individuellen Aneuploidierisikos behalten. Die Bestimmung der
fetalen Nackentransparenz (NT) ist hier von zentraler Bedeutung.
Sie kann auf eine Vielzahl möglicher Komplikationen hinweisen,
wie z. B.: Chromosomenstörungen, die nicht durch eine cffDNA-
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Analyse erkannt werden können, syndromale Erkrankungen und
strukturelle Fehlbildungen [12–16]. Auch die Wahrscheinlich-
keit für einen intrauterinen Fruchttod bzw. für ein bei Geburt le-
bendes gesundes Kind können abgeschätzt werden [17]. Es soll-
ten cffDNA-Tests nur nach bzw. in Verbindung mit einem
qualifizierten Ultraschall und nach entsprechender Aufklärung
über Wesen, Tragweite und Aussagekraft des Tests angeboten
werden [18, 19].
Da die Messgenauigkeit der fetalen NTund folglich auch die Risi-
koeinschätzung von der Qualität der Untersuchung abhängig ist,
muss die Messung entsprechend den Richtlinien der FMF (Fetal
Medicine Foundation) erfolgen und regelmäßig auditiert werden
[20] (●▶ Tab. 2,●▶ Abb. 1).
Die Risikobewertung für Trisomie 21 sollte durch ein kombinier-
tes Ersttrimesterscreening (combined Test) erfolgen. Neben der
fetalen NT ist hierfür auch die Bestimmung des freien beta-hCG
und des PAPP-A erforderlich [13, 14, 20–22]. Die Messparameter
sollten im Regelfall nicht sequenziell, sondern simultan gemein-
sam mit dem mütterlichen Alter und dem Gestationsalter durch
die Programme der FMF ausgewertet werden. Entsprechend soll-
ten nur das Ausgangsrisiko und das adjustierte Risiko mitgeteilt
werden. Die Detektionsrate des kombinierten ETS liegt bei etwa
90% bei einer Falsch-Positiv-Rate von 3–5% [21, 23–25]. Durch
die versetzte frühe Abnahme der Biochemie gefolgt von der
Nackentransparenzmessung ein bis zwei Wochen später kann
die Detektionsrate noch gesteigert werden.
Für dichoriale Zwillinge wird das Risiko für jeden Fetus individu-
ell berechnet. Da monochoriale (MC) Gemini immer auch mono-
zygot sind, sollte nur ein Risiko zur Beratung verwendet werden.
Dieses ergibt sich aus dem Mittelwert der Risiken, die für jeden
Feten spezifisch berechnet werden. Erheblich diskrepante NT-
Messwerte von MC Gemini können auf die spätere Entwicklung
eines Zwillingstransfusionssyndroms hindeuten [26].
Die Testgüte kann entweder durch Beurteilung des fetalen Na-
senbeins, des Ductus venosus- oder des Trikuspidalklappenflus-
ses weiter erhöht werden [27–30]. Die Einbeziehung in den Risi-
koalgorithmus erfordert eine zusätzliche Zertifizierung durch die
FMF [27–30]. In Hinblick auf die Testgüte wäre die cffDNA-Ana-
lyse und/oder die Beurteilung der zusätzlichen Ultraschallpara-
meter zu erwägen [18].

Inhalte der weiterführenden Ultraschalluntersuchung
zwischen 11–13+6 SSW
▼
Standardmesswerte zum Zeitpunkt 11–13+6 SSW sollten die
Scheitel-Steiß-Länge (SSL), den biparietalen Diameter (BPD) so-
wie die Nackentransparenz (NT) einschließen. Der Kopfumfang

kann ggfs. ab 14 SSW zur Datierung verwendet werden. Weitere
Messwerte können fakultativ erhoben werden (●▶ Tab. 3).
Obwohl die detaillierte anatomische Beurteilung eines Feten am
besten im zweiten Trimenon vorgenommen wird [31, 32], kön-
nen bereits zum Zeitpunkt des Ersttrimesterscreenings viele ana-
tomische Leitstrukturen identifiziert werden [33]. Die Detailer-
kennbarkeit hängt dabei von verschiedenen Faktoren ab, wie
z. B. der Größe des Feten (45–84mm), dem Zugangsweg (trans-
vaginal vs. transabdominal), dem mütterlichen Habitus, der Auf-
lösung des Ultraschallgeräts und der Erfahrung des Untersuchers.
In vielen Fällen gelingt heutzutage mit einer guten transabdomi-

Tab. 1 Minimale gerätetechnische Voraussetzungen.

– real-time, grey-scale, zweidimensionales (2 D) Ultraschall B-Bild

– abdominale Schallköpfe (elektronische und/oder mechanische curved-
array bzw. lineare Schallköpfe), breitbandig (Frequenzbereich 3,0 –
7,5MHz) und/oder transvaginale elektronische oder mechanische
Schallköpfe, breitbandig, hochfrequent (4,0 – 10,0MHz)

– Freeze und Online-Zoom-Fähigkeit

– Video-Cine-Loop-Fähigkeit

– elektronische Caliper, minimale Diskrimination 0,1mm

– Speicher- und Druckmöglichkeiten für Bilder

– regelmäßige technische Überprüfung (s. a. Ultraschallvereinbarung)

Tab. 2 FMF-Protokoll zur Messung der fetalen Nackentransparenz (NT)
(●▶ Abb. 1).

– 11+0 – 13+6 Schwangerschaftswochen

– Scheitel-Steiß-Länge 45 – 84mm

– Vergrößerung: der fetale Kopf und Thorax nehmen den ganzen Bild-
schirm ein

– Median sagittale Ebene: anterior die Nasenspitze und rechteckige
Form des Gaumens, das translucente Diencephalon in der Mitte und
die Nackenhaut posterior1

– neutrale Position

– unterscheide zwischen der fetalen Haut und dem Amnion

– messe die breiteste Stelle der NT

– Plazierung der Caliper: diese sollten auf den beiden Linien liegen, wel-
che die Nackentransparenz begrenzen, so nah wie möglich zu dem
schwarzen Bereich ohne jedoch in de Nackentransparenz zu liegen.

– drehe das Gain herunter wenn das Bild vergrößert wird

– mache mehr als ein Bild, speichere das mit dem größten Messwert in
der Datenbank welches alle obigen Kriterien erfüllt

– semiautomatisierte Technik: kann verwendet werden

– nuchal cord: verwende den Mittelwert der NTober und unterhalb der
Nabelschnur

1 Kleine Abweichungen von der exakten Mittellinie würden bedeuten, dass die Nasen-
spitze nicht sichtbar ist und der Prozessus Zygomatikus der Maxilla erscheint.

Abb.1 Fetus zum Zeitpunkt 12+6 Schwangerschaftswochen mit niedriger
Nackentransparenz. Beachte Nasenbein (NB), Thalamus, Mittelhirn (MH),
Hirnstamm (HS), Intrakranielle Transparenz (IT), Cisterna magna (CM),
Nackentransparenz (NT) und Amnion.
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nalen Untersuchung eine zuverlässige Beurteilung. Im Folgenden
sind die Strukturen aufgelistet, die normalerweise beurteilt wer-
den können (●▶ Tab. 4).

Kopf und Gehirn
Im Rahmen der Messung des biparietalen Durchmessers lässt
sich der Kopf und das Gehirn am besten beurteilen [33, 34]. In
dieser transversalen Ebene werden die ovoide Kopfform, die In-
taktheit des knöchernen Schädels und die Falx cerebri, die beide
Hemisphären voneinander trennt, untersucht. Die beiden Plexus
chorioidei sind in der Frühschwangerschaft sehr prominent, fül-
len nahezu die Lateralventrikel aus und sind oft dezent asymme-
trisch [34, 35]. Bei der Einstellung des Profils für die NT-Messung
sollten auch den Hirnstrukturen in der hinteren Fossa Beachtung
geschenkt werden. Im Mediansagittalschnitt hat in der letzten
Zeit die Beurteilung des 4. Ventrikels (als intrakranielle Transpa-
renz [IT] bezeichnet) sowie des Hirnstamms an Bedeutung ge-
wonnen, da diese bei der frühzeitigen Entdeckung einer offenen
Spina bifida hilfreich sind [36, 37].

Gesicht
Das Gesicht wird am besten in der medianen Sagittalebene (Pro-
fil) sowie in einer Frontalansicht und/oder Transversalansicht, in
der Augen und Kieferbereich eingesehen werden, beurteilt.

Nacken und Wirbelsäule
Die Nackentransparenz wird im Normalfall in einer dorsoposte-
rioren oder auch dorsoanterioren sagittalen Einstellung des Fe-
ten beurteilt (●▶ Tab. 2, ●▶ Abb. 1). Liegt eine erhöhte NT vor, so
kann eine zusätzliche transversale Einstellung in der genaueren
Beurteilung des Befundumfangs nützlich sein. Eine erhöhte
Nackentransparenz ist mit Fehlbildungen assoziiert [38].
Die Wirbelsäule wird am besten sagittal und transversal beurteilt,
aber viele Auffälligkeiten können trotz allem mit 11–13+6 SSW
nicht entdeckt werden.

Herz und Thorax
Herz, Lungen und Thorax werden am besten in der Einstellung
des Vierkammerblicks beurteilt. Neben der Herzfrequenz kann
die Herzbeurteilung zwar im B-Bild erfolgen, ist aber erfahrungs-
gemäß mittels Farbdoppler viel einfacher und sicherer. Neben
der Beurteilung des Vierkammerblicks gehört der Drei-Gefäß-
Trachea-Blick zu den wichtigsten Einstellungen, in denen eine
Reihe von Anomalien entdeckt werden können.
Die Bestimmung der Nackentransparenz, des Trikuspidalklappen-
blutflusses und des Ductus venosus ist eine indirekte Methode des
Screening für Herzfehler [39].

Abdomen
Sagittale und transversale Schnitte gehören zu den wichtigen
Ebenen, in denen die ventrale Bauchwand und inneren Bauchor-
gane beurteilt werden. Folgende Leitstrukturen sollten darge-
stellt werden: Magen, Harnblase und intakte Bauchwand. Mittels
Farbdoppler können die Nabelschnurarterien entlang der Harn-
blase eingesehen werden [40]. Die klare Abgrenzung der Nieren
ist zu diesem Zeitpunkt nicht immer möglich. Eine physiologi-
sche Nabelhernie ist zwischen 9 und 11 SSW erkennbar.

Extremitäten
Die Extremitäten sind in der Frühschwangerschaft meist gut zu
beurteilen; vor allem das Vorliegen von drei Segmenten an jeder
Extremität sollte beurteilt werden. Im Einzelfall kann es von Be-
deutung sein, einzelne Finger und Zehen zu untersuchen, was
ggf. besser transvaginal erfolgen kann, insbesondere wenn ein
Wiederholungsrisiko vorliegt.

Plazenta und Fruchtwasser
Es sollten die Lage und Morphologie der Plazenta beurteilt wer-
den. Bei Mehrlingen sollten Chorion- und Amnionverhältnisse
dokumentiert werden. Die Diagnose einer Placenta praevia oder
einer abnormalen Plazentation sollte zu einem späteren Zeit-
punkt erfolgen. Der Ansatz der Nabelschnur an der Plazenta lässt
sich oft gut dokumentieren. Die Fruchtwassermenge ist in der
Frühschwangerschaft meist normal.

Grenzen der Beurteilung der fetalen Anatomie im
Ersttrimesterscreening
In erfahrenen Händen kann durch die differenzierte Beurteilung
der fetalen Anatomie eine Reihe von schweren Fehlbildungen
entdeckt werden. Dennoch sind der Methode Grenzen gesetzt,
die vor allem in dem noch frühen Entwicklungsstadium der Or-
gane zu suchen sind [41]. Daher sollte die Schwangere auf die

Tab. 4 Sonografische Standardeinstellungen der fetalen Anatomie- und
optionale Parameter [42 – 45].

Standardparameter optionale Parameter

Schädel/
Gehirn

Kalotte, Falx cerebri,
Plexus chorioidei

Intrakranielle Transparenz IT
Hirnstamm

Gesicht Profil Augen, Kiefer, Lippen

Nacken Nackentransparenz (NT)1 Nasenbein (NB)1

Wirbel-
säule

Kontur

Herz/
Thorax

Lage, Kontur
Vierkammerblick
Lungen

Ausflusstrakte in Farbe
Drei-Gefäß-Trachea-Blick
Trikuspidalklappenfluss (TR)1

Abdo-
men

Magen
Bauchwand

Zwerchfell
Ductus venosus Fluss (DV)1

NS Arterien bds. der Harnblase

Extremi-
täten

Arme und Beine Hände und Füße
(Femur Tibia Fibula Humerus
Radius Ulna)

Urogeni-
taltrakt

Harnblase Nieren

Plazenta Chorionizität, Amnionizi-
tät (Mehrlinge), Struktur

Lage,
Ansatz der Nabelschnur
Aa. uterinae1

1 Nach Aufklärung und Einwilligung (GenDG)/Zertifizierung durch die FMF: NT, NB, TR,
DV, Aa uterinae, Cx.

Tab. 3 Sonografische Standardbiometrie- und optionale Parameter.

Standardparameter optionale Parameter

Scheitel-Steiß-Länge (SSL)

biparietaler Durchmesser (BPD) Kopf- und Abdomenumfang
(KU, AU), Femurlänge (FL)

Nackentransparenz (NT)1 Nasenbein (NB)1

intrakranielle Transparenz (IT)/
Hirnstamm

Herzfrequenz (FHR)

Trikuspidalklappenfluss (TR)1

Ductus venosus Fluss (DV)1

Aa. uterinae beidseits (Aa. ut.)1

Cervixlänge (Cx)1

1 Nach Aufklärung und Einwilligung (GenDG)/Zertifizierung durch die FMF: NT, NB, TR,
DV, Aa uterinae, Cx.
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Grenzen der Methode hingewiesen und die Zweittrimesterscree-
ninguntersuchung empfohlen werden [32].

Management bei auffälligen und unklaren Befunden
▼
Bei Fehlbildungen oder dem sonografischen Verdacht auf Chro-
mosomenstörungen sollte eine invasive Diagnostik angeboten
werden. Um eine zeitnahe Abklärung zu ermöglichen, ist in die-
sen Fällen die Chorionzottenbiopsie zu bevorzugen. Angesichts
des breiten Spektrums möglicher Chromosomenstörungen ist
eine cffDNA-Analyse nicht indiziert, da derzeit nur ein einge-
schränkter Teil möglicher Aneuploidien erkannt werden kann
und keine diagnostische Gewissheit besteht.
Bei einem intermediären Risiko kann eine weitere Einschätzung
mittels zusätzlicher Ultraschallmarker wie dem Nasenbein und
dem Trikuspidalklappen- und Ductus venosus-Fluss erfolgen. In
dieser Gruppe kann auch anstelle einer erneuten Ultraschallun-
tersuchung eine cffDNA-Analyse sinnvoll sein.
Bei Feten mit auffälliger Anatomie aber normalem Karyotyp soll-
te zusätzlich zur klassischen Zytogenetik über die Möglichkeit ei-
ner CGH-Array-Analyse beraten werden. Bei einer NT über der
95. Perzentile ist auch die Assoziation zu genetischen Syndromen
und strukturellen Fehlbildungen wie beispielsweise einem Herz-
fehler zu berücksichtigen. In diesen Fällen ist eine Fehlbildungs-
diagnostik um 16 und 20 SSW einschließlich einer fetalen Echo-
kardiografie sinnvoll. Eine genetische Beratung kann familiäre
Einzelgenerkrankungen identifizieren, die in der vorliegenden
Schwangerschaft weiter abgeklärt werden können.
Bei niedrigen Werten für freies beta-hCG und PAPP-A (<0,41
MOM) sollten serielle Follow-up-Untersuchungen zur Erkennung
einer intrauterinen Wachstumsrestriktion (IUGR), einer Präe-
klampsie (PET) oder eines drohenden Fruchttodes erfolgen [46].
Da früh diagnostizierte Fehlbildungen in ihrem Verlauf und da-
mit in ihrer Bedeutung häufig noch nicht endgültig zugeordnet
werden können (es kann auch zur spontanen Rückbildung kom-
men), sollte der Untersucher Verlaufskontrollen vornehmen.
Manche pathologischen Befunde nehmen im Laufe der Schwan-
gerschaft zu während andere sich zurückbilden können. Ferner
sollte von der Einholung einer zweiten Meinung großzügig Ge-
brauch gemacht werden, ggfs. auch interdisziplinär.

Ausblick
▼
Neben der Bestimmung der Hintergrundrisiken und von bioche-
mischen und biophysikalischen Faktoren stellt insbesondere der
Ultraschall mit der strukturellen und hämodynamischen Unter-
suchung des Feten und der Mutter die Grundlage des Ersttrimes-
terscreening von 11–13+6 SSW dar [7].
Im Fokus stehen derzeit die Entwicklung undWeiterentwicklung
von Risikoalgorithmen für Chromosomenstörungen, für Frucht-
tod/Totgeburt, Wachstumsretardierung und Präeklampsie, für
Frühgeburt sowie für Makrosomie und Diabetes mellitus [47–
52] und die Integration sich rasch entwickelnder molekularer
Methoden.
Für die Berechnung können Risikoalgorithmen verwendet wer-
den, die z. T. frei zugängig sind, z. T. einer Zertifizierung unterlie-
gen (https://fetalmedicine.org/pyramid-of-care).
Für einzelne dieser Krankheitsgruppen gibt es bereits eine frühe
Interventionsmöglichkeit, eine mögliche Senkung der materna-

len und fetalen Morbidität und Mortalität wird gegenwärtig wei-
ter intensiv erforscht.
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