Autoren

Institute

Key words

© prenatal diagnosis

© level Il ultrasound

© second trimester
examination

Bibliografie
DOI http://dx.doi.org/
10.1055/s-0032-1325500

Published online: November 12,

2012
Ultraschall in Med 2012; 33:
593-596 © Georg Thieme

Verlag KG Stuttgart - New York -

ISSN 0172-4614

Korrespondenzadresse
Prof. Dr. med. Prof. h. c.
Eberhard Merz
Chefarzt, Frauenklinik,
Krankenhaus Nordwest
Steinbacher Hohl 2-26
60488 Frankfurt/Main
merz.eberhard@khnw.de
emerz@uni-mainz.de

E. Merz', K.-H. Eichhorn?, C. von Kaisenberg?, T. Schramm*

Arbeitsgruppe der DEGUM-Stufe Il

I Frauenklinik, Krankenhaus Nordwest, Frankfurt

2 Praxis fiir Pranatale Diagnostik, Weimar

3 Pranatalmedizin, Medizinische Hochschule Hannover
4 Pranatalmedizin Miinchen

Sowohl das Ultraschall-Screening in der Betreuung
von Schwangeren nach den Mutterschaftsrichtli-
nien [1] als auch das DEGUM-Mehrstufenkonzept
in der prdnatalen Diagnostik [2] sind in Deutsch-
land etabliert. Eine vom Gemeinsamen Bundesaus-
schuss (GBA) in Auftrag gegebene Untersuchung
des Ultraschall-Screening-Programms hinsichtlich
der Entdeckungsraten fetaler Anomalien konnte
zeigen, dass es positive Korrelationen zwischen
der Qualifikation der Untersucher und der Qualitat
der Gerdte einerseits und den Detektionsraten an-
dererseits gibt [3].

1. Ziel

v

Die 2002 erstmals durch die DEGUM-Stufe III
formulierten Qualitdtsanforderungen [4] an die
weiterfithrende differenzierte Ultraschallunter-
suchung in der prdnatalen Diagnostik werden
fortgeschrieben. Wahrend vor 10 Jahren der ent-
scheidende Zeitpunkt fiir die differenzierte so-
nografische Diagnostik der Zeitraum 18-22
Schwangerschaftswochen (SSW) war, konnen
heute etwa 40 - 50 % der schwerwiegenden Fehl-
bildungen bereits durch die Untersuchung zwi-
schen 11 und 14 SSW (,Ersttrimester-Scree-
ning“) entdeckt werden. Auch die Risiken fiir
Trisomien und andere chromosomale Aberratio-
nen werden vorrangig zu diesem Zeitpunkt so-
nografisch und biochemisch beurteilt [5 - 7].

Die primdre Zielsetzung bei der weiterfithrenden
Ultraschalluntersuchung (Fein- oder Organdiag-
nostik) zwischen 18 +0 und 21 +6 SSW ist der Aus-
schluss oder Nachweis sonografisch erkennbarer
Auffdlligkeiten, die auf eine fetale Erkrankung
oder Entwicklungsstérung hinweisen (© Tab. 1).
Bei der weiterfithrenden Ultraschalldiagnostik
wird vorrangig die Sonoanatomie des Fetus unter-
sucht. Eine Vielzahl fetaler Fehlbildungen und Ent-
wicklungsstérungen kann dabei mit hoher Wahr-
scheinlichkeit ausgeschlossen und Zweifel und
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Angste der werdenden Eltern kénnen beseitigt
werden. Dies gilt insbesondere fiir Paare mit an-
amnestischer Belastung. Werden fetale Entwick-
lungsstérungen gefunden, sollte eine invasive
Diagnostik zur Klarung der Ursache mittels zytoge-
netischer, molekularzytogenetischer und moleku-
largenetischer Diagnostik angeboten werden. In
Fdllen mit Therapieoptionen, wie beispielsweise
bei Herzfehlern, profitieren die betroffenen Kinder
von einem gezielten interdisziplindren Betreu-
ungskonzept [8].

Bei Nachweis einer letalen Fehlbildung des Fetus
oder einer schweren Fehlbildung mit ungiinstiger
Prognose kann eine medizinische Indikation zum
Schwangerschaftsabbruch resultieren. Vor dem
Abbruch muss die Schwangere entsprechend
dem Gendiagnostikgesetz [9] und dem Schwan-
gerschaftskonfliktgesetz [10] eingehend beraten
werden (siehe Abschnitt 6. Aufklarung bei prdana-
taler sonografischer Diagnostik).

Obwohl die Erwartungshaltung der werdenden
Eltern an die prdnatale Diagnostik in den letzten
Jahren deutlich angestiegen ist, kénnen selbst un-
ter optimalen Voraussetzungen nicht alle Fehlbil-
dungen sonografisch erkannt werden. Zudem
manifestieren sich einige fetale Fehlbildungen,
wie z. B. Darmatresien oder ein Hydrocephalus in-
ternus, wie auch Entwicklungsstérungen erst im
spdteren Schwangerschaftsverlauf und sind des-
halb zum Zeitpunkt der weiterfiihrenden Ultra-
schalluntersuchung im zweiten Trimenon sono-
grafisch nicht erkennbar.

2. Indikationen

v

In den Mutterschaftsrichtlinien [1] wird die Indi-
kation zur Feindiagnostik in der Anlage 1c zu Ab-
schnitt B. Nr. 4 definiert. Daraus leiten sich praxis-
relevant die in© Tab. 2 dargestellten Indikationen
ab.
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Tab.1 Ziel, Indikationen, Zeitintervall und Inhalt einer DEGUM-Stufe-II-
Untersuchung zwischen 18 + 0 und 21 + 6 SSW.

Ziel: Fortentwicklung und Beschreibung der Qualitdtsanfor-
derungen an die weiterfiihrende Ultraschalldiagnostik zur
friihzeitigen Erkennung fetaler Erkrankungen und Ent-
wicklungsstorungen

Indikationen: - auffallige Befunde im Rahmen der ersten und zweiten
Screening-Untersuchung (Mutterschaftsvorsorge)

- Differenzierung und Prognoseeinschatzung fetaler
Anomalien, sofern erforderlich, Indikationsstellung zur
invasiven Diagnostik

- gezielter Ausschluss bzw. Nachweis einer fetalen Ano-
malie oder Entwicklungsstérung bei anamnestischem,
maternalem oder fetalem Risiko

- psychische Belastung (Fehlbildungsangst der Patientin)

- sonografisch kontrollierte Nadelfiihrung bei invasiver
Diagnostik wie Amniozentese und Chorion-
zottenbiopsie sowie bei intrauteriner Therapie

18+ 0 bis 21 +6 SSW (optimal 20 + 0 bis 21 + 6 SSW)

Inhalt: Leistungsbeschreibung der Mindestanforderungen bei
der weiterfiihrenden differenzierten Ultraschalluntersu-
chung im Rahmen der DEGUM-Stufe-II-Diagnostik

Zeitintervall:

Tab.2 Indikationen zur sonografischen Feindiagnostik entsprechend den
Mutterschaftsrichtlinien

a. Aufféllige Ultraschallbefunde bei der ersten oder zweiten Screening-
Untersuchung nach den Mutterschaftsrichtlinien.

b. Differenzierung und Prognoseeinschatzung fetaler Anomalien sowie
Indikationsstellung zur invasiven Diagnostik.

. Gezielter Ausschluss bzw. Nachweis einer fetalen Anomalie oder Ent-
wicklungsstérung bei anamnestischem, maternalem und fetalem Ri-
siko.

. Psychische Belastung (Fehlbildungsangst der Patientin).

. Alternative zur invasiven Diagnostik.

. Sonografische Fiihrung bei invasiver Diagnostik und Therapie (Chori-
onzottenbiopsie, Amniozentese, Cordozentese, intrauterine Transfu-
sion, Fetalpunktion, Shunteinlage, Fruchtwasserauffiillung, Fetosko-
pie).

[l
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3. Zeitpunkt

v

Nach den Mutterschaftsrichtlinien ist fiir die zweite Ultraschall-
Screeninguntersuchung der Zeitraum 18+0 bis 21+6 SSW vor-
gesehen. Dies ist im Wesentlichen auch die Zeitspanne fiir eine
weiterfithrende Feindiagnostik, wobei als Optimum ein Gestati-
onsalter von 20+ 0 bis 21 +6 SSW anzusehen ist. In diesem Zeit-
raum ist in der Regel die Darstellung der relevanten fetalen
Strukturen gut moglich. Bei Nachweis eines oder mehrerer
pathologischer Befunde mit der mdoglichen Konsequenz eines
Schwangerschaftsabbruchs kann dieser unter Einhaltung der
Vorgaben des Schwangerschaftskonfliktgesetzes [10] noch vor
dem Erreichen der Lebensfahigkeit des Fetus erfolgen.

Ist das Schwangerschaftsalter fiir die Klirung einer bestimmten
Fragestellung noch zu niedrig, sollte eine sonografische Verlaufs-
untersuchung angeraten werden.

4. Inhalte der weiterfiihrenden Ultraschall-
untersuchung zwischen 18 + 0 und 21 + 6 SSW

v

Die nachfolgenden Leistungsbeschreibungen zur weiterfiihren-
den differenzialdiagnostischen Ultraschalluntersuchung sind als
Mindestanforderungen anzusehen.

Tab.3 Allgemein zu berticksichtigende Parameter bei der sonografischen
Untersuchung.
Einlings- oder Mehrlingsschwangerschaft
Vitalitat: nachweisbar
fetale Bewegungen:
Fruchtwassermenge: qualitativ, quantitativ
Nabelschnur: GefdRzahl und plazentare Insertion
Plazenta: Sitz, Struktur, Dicke
bei Mehrlingen: Chorionizitat, Amnionizitdt (soweit bis zu
diesem Zeitpunkt noch nicht diagnostiziert)
optional: Messung der Zervixldnge

regelrecht

Tab.4 Beider weiterfiihrenden differentialdiagnostischen Ultraschall-
untersuchung zu Gberpriifende sonoanatomische Parameter.

Kopf: Kontur: AuBenkontur (Schadelknochen) in Hohe des
Planum frontooccipitale
Innenstrukturen: Hirnseitenventrikel, Plexus chorioi-
dei, Cavum septi pellucidi, Kontur des Cerebellums,
Cisterna magna
Gesicht: Profil mit Nasenbein, Orbitae (optional
Linsen), Aufsicht Lippen/Nase

Nacken/Hals: Kontur

Wirbelsdule: sagittaler Langsschnitt + Hautkontur tiber der Wir-
belsaule, ggf. ergdnzende Transversalschnitte

Thorax: Lungen: Struktur
Herz: Herzfrequenz und -rhythmus, qualitative Ein-
schatzung von GroRe, Form und Position des Herzens,
Vierkammerblick, links- und rechtsventrikularer Aus-
flusstrakt
Zwerchfell: Kuppelkontur im Sagittalschnitt

Abdomen: Bauchwand: Nabelschnurinsertion
Leber: Lage und Struktur
Magen: Lage und GroRe
Darm: Echogenitat, Dilatation
Urogenital- Nieren: Lage und Struktur, Nierenbecken

trakt: Harnblase: Lage und Form

Extremitaten: Arme und Beine, Hinde und FiiBe (ohne differenzier-
te Darstellung der Finger und Zehen), Nachweis der
langen Extremitatenknochen: Femur, Tibia, Fibula,
Humerus, Radius, Ulna

4.1 Allgemeine Beurteilung
Die bei der allgemeinen sonografischen Beurteilung zu beach-
tenden Parameter sind in© Tab. 3 zusammengefasst.

4.2 Sonoanatomie
Die bei der sonoanatomischen Beurteilung zu beachtenden Para-
meter sind in© Tab.4 zusammengefasst.

4.3 Biometrie

Die bei der Biometrie zu beachtenden Messparameter sind in
© Tab.5 zusammengefasst.

Bei sonoanatomischen Auffdlligkeiten wie auch bei biometri-
schen Abweichungen sind gezielte weiterfiihrende Detailunter-
suchungen angezeigt. Diese konnen sein: Neurosonografie,
Echokardiografie, Doppler-Sonografie, 3-D/4-D-Ultraschall. Bei
unklaren Fillen ist eine Uberweisung an einen Untersucher der
Stufe Il angezeigt.
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Tab.5 Beider weiterfiihrenden differenzialdiagnostischen Ultraschallun-
tersuchung zu messende Biometrieparameter.

Kopf: biparietaler Kopfdurchmesser (BPD), frontookzipita-
ler Kopfdurchmesser (FOD), Kopfumfang (KU), Hirn-
seitenventrikel (Hinterhorn), Cerebellum-Transver-
saldurchmesser (CTD)

Rumpf: Abdomen-Transversaldurchmesser (ATD), Abdomen-

Sagittaldurchmesser (ASD), Abdomenumfang (AU)
Femur und Tibia oder Fibula
Humerus und Radius oder Ulna

Extremitaten:

5. Dokumentation

v

Eine exakte Befund- und ausreichende Bilddokumentation sind
wichtig fiir die weitere Betreuung der Schwangerschaft. Sie ist
Grundlage fiir die Qualitdtssicherung und -kontrolle und dient
als Leistungsnachweis wie auch zur forensischen Absicherung
des Untersuchers.

Die Bilddokumentation sollte mindestens nachfolgende sono-
anatomische Parameter beinhalten (© Tab.6).

Werden im Rahmen der Untersuchungen Auffilligkeiten ent-
deckt, sollen diese gesondert dokumentiert werden.

Bei eingeschrankten Sichtverhaltnissen aufgrund der maternalen
Bauchdecke, einer ungiinstigen Lage des Fetus oder einer unge-
nligenden Fruchtwassermenge sollte dies im schriftlichen Be-
fund aufgefiihrt werden. Die Patientin muss in einem solchen
Fall {iber die eingeschrankte Beurteilung aufgeklart werden.

6. Aufkldrung bei pranataler sonographischer
Diagnostik

v

Die Beratung vor und nach prdnataler Diagnostik ist in Deutsch-
land seit dem 1.2.2011 im Gendiagnostikgesetz (GenDG) geregelt
[9]. AuBerdem sind bei fetalen Entwicklungsstérungen die Vor-
gaben des Schwangerschaftskonfliktgesetzes (SchKG) relevant
[10].

Die Komplexitdt der prdanatalen Diagnostik erfordert es, dass die
Schwangere vor und nach der Untersuchung ausreichend beraten
wird.

Die vor einer prdnatalen Diagnostik zu vermittelnden Punkte
sind in© Tab. 7 zusammengefasst.

Die Einwilligung der Schwangeren zu einer gezielten pranatalen
Diagnostik ist - nach entsprechender Aufklirung - eine unver-
zichtbare Voraussetzung. Deshalb empfiehlt die Deutsche Gesell-
schaft fiir Ultraschall in der Medizin (DEGUM) allen Untersuchern,
von jeder Schwangeren, die eine gezielte pranatale Ultraschall-
untersuchung wiinscht, ein Aufkldrungs- und Einwilligungsblatt
mit Angabe der Ziele, Moglichkeiten und Grenzen der pranatalen
sonografischen Diagnostik unterschreiben zu lassen (informierte
Zustimmung).

Bei Nachweis einer fetalen Entwicklungsstorung ist die Informa-
tion der Schwangeren {iber den pathologischen Befund Aufgabe
der behandelnden Arzte. Das Aufklirungsgesprich sollte dabei
die in © Tab. 8 aufgefiihrten Punkte berticksichtigen.

Ist die Indikation zum Abbruch der Schwangerschaft gegeben, ist
zu beachten, dass nach dem Schwangerschaftskonfliktgesetz [10]
zwischen der Diagnosestellung und der Abortinduktion ein Zeit-
intervall von 3 Tagen eingehalten werden muss.
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Tab.6 Beider weiterfiihrenden differenzialdiagnostischen Ultraschallun-
tersuchung bildlich zu dokumentierende Ultraschallparameter.

.Schddel im Planum frontooccipitale

. Cerebellum

. Gesichtsprofil mit Nasenbein

. Orbitae

. Aufsicht Lippen/Nase

. Wirbelsdule mit Hautkontur im Sagittalschnitt
.Herz: 4-Kammerblick

.Herz: Linksventrikuldrer Ausflusstrakt

.Herz: Rechtsventrikuldrer Ausflusstrakt

. Zwerchfell im Sagittal- oder Frontalschnitt
.Abdomenquerschnitt (Biometrieebene) mit Magen

0 N Ul AW N =

==
N = O ©

. Fetaler Nabelschnuransatz
.Nieren beidseits
.Harnblase

.Femur und Humerus

. Tibia und Fibula

.Radius und Ulna

.Hénde und FiiRe

. Plazentasitz

(SR =y PELY PR R RN
O 00 N O U1 A W

Tab.7 Aufkldrungspunkte vor einer prénatalen Diagnostik.

- Indikation und Ziel der pranatalen Diagnostik

- Risiko der Untersuchung

- Maglichkeiten und Grenzen der pranatalen diagnostischen Moglich-
keiten (pranatal nicht erfassbare Storungen)

- Sicherheit des Untersuchungsergebnisses

- Artund Schweregrad méglicher oder vermuteter Stérungen

- Moglichkeiten des Vorgehens bei einem pathologischen Befund

- psychologisches und ethisches Konfliktpotenzial bei Vorliegen eines
pathologischen Befunds

- Alternativen zur invasiven pranatalen Diagnostik und mogliche
Konsequenzen bei Nicht-Inanspruchnahme einer invasiven pranatalen
Diagnostik.

Tab.8 Aufklarungspunkte nach einer auffélligen pranatalen Diagnostik.

- Erlduterung der Diagnose und Bedeutung des Befunds sowie
maoglicher Komplikationen

- Ursache, Art und Prognose der Erkrankung oder Entwicklungsstérung
des Fetus

- mogliche pra- und postnatale Therapieoptionen- und Forderungs-
moglichkeiten

- weitere Betreuung der Schwangerschaft, Konsequenzen fiir die
Geburtsleitung (Modus, Zeitpunkt und Geburtsklinik)

- weiterfiihrende fachkompetente Beratung (Humangenetiker, Padia-
ter, Neonatologe, Kinderchirurg, Kinderkardiologe, Neurochirurg,
Kinderurologe usw.)

- Alternativen: Fortfiihrung oder Abbruch der Schwangerschaft

- Maoglichkeiten der Inanspruchnahme medizinischer und psycho-
sozialer Hilfe

- Angebot des Kontakts zu gleichartig Betroffenen und Selbsthilfe-
gruppen
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