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 B is zu 90 % der Chromosomenstörungen und eine An-
zahl von strukturellen Fehlbildungen können bereits
in der 11.–14. Schwangerschaftswoche (SSW) entdeckt
werden:

■ Nackentransparenz + Alter ± Biochemie (Combined
Test):
Bei erhöhtem Risiko → Chorionzottenbiopsie (Fehlge-
burtenrate 1–2 %)

■ Screening nach groben strukturellen Auffälligkeiten
(Anencephalus, Holoprosencephalie, Extremitätenfehl-
bildungen etc.)

OSCAR = One Stop Clinic for Assessment of Risk:
Nackentransparenz ± Biochemie + Beratung + eventuell
Chorionbiopsie am gleichen Tag

First-Trimester-Screening nicht möglich oder späte Anmel-
dung: Triple-Test oder sequentielles Screening

Konsensuspapier:
Empfohlene

 Screening-Untersuchungen
für chromosomale und

strukturelle Fehlbildungen

Beratung im Zusammenhang mit Ultraschall-
untersuchungen

■ Ultraschall-Screening in der Schwangerschaft ist ein Ange-
bot, das der Einwilligung der werdenden Eltern nach einem
entsprechenden Aufklärungsgespräch bedarf.

■ Als erhöhtes Risiko für chromosomale Fehlbildungen zwi-
schen der 11. und 14. SSW galt in den Studien, die zur Er-
stellung einer Risikoberechnungssoftware führten, ein Ri-
siko von über 1 : 300 (zwischen 1 : 2 und 1 : 299) oder struk-
turelle Auffälligkeiten.

■ Die Entscheidung für oder gegen eine Punktion ist jedoch
im Einzelfall individuell durch die Eltern zu fällen, indem
sie die Fehlgeburtenrate einer invasiven Karyotypisierung
gegen das errechnete Risiko einer Chromosomenanomalie
abwägen.

■ In Österreich sieht die Schwangerenvorsorge, die im Mut-
ter-Kind-Paß geregelt ist, derzeit keinen frühen Ultraschall
vor, in dessen Rahmen ein Erst-Trimester-Screening vorge-
nommen werden kann. So wie Österreich 1988 bei der Ein-

führung der zwei Ultraschälle in die
MKP-Schwangerenvorsorge neben Nor-
wegen und Deutschland zu den ersten
Ländern Europas gehörte, die das Ultra-
schall-Screening in der Schwanger-
schaft einführten, wäre es wünschens-
wert, daß mit dem Fortschreiten der
technischen Möglichkeiten auch ein
strukturiertes First-Trimester-Screen-
ing in den Mutter-Kind-Paß aufgenom-
men wird.

Detailinformation

Jede Ultraschalluntersuchung in der
Schwangerschaft ist eine Screening-Unter-
suchung, welche die Entdeckung von müt-
terlichen und kindlichen Auffälligkeiten
zum Ziel hat. Das First-Trimester-Scree-
ning ist geeignet, den werdenden Eltern
Information zu bieten, auf deren Basis bei
entsprechendem Wunsch eine effektive
Diagnose von Chromosomenanomalien
durchgeführt werden kann.

Ein wesentliches Ziel des Ultraschall-
screenings in der Frühschwangerschaft ist
es, die Frauen zu beruhigen. Der Früh-
ultraschall in der 11.–14. SSW beinhaltet
zwei wesentliche Aspekte: Eine Risiko-
beratung im Hinblick auf Chromosomen-
störungen und andererseits aber auch ein
Vorscreening nach groben strukturellen
Auffälligkeiten (Anencephalus, Holopro-
sencephalie, Extremitätenfehlbildungen etc.).
Aus der isolierten Nackentransparenzmes-
sung CNT) hat sich inzwischen das sog.
„First-Trimester Screening“ entwickelt.
Dieses beinhaltet neben der NT-Messung
auch die Biochemie (freies β-HCG und
PAPP-A). Daneben zeigen neuere Daten,
daß möglicherweise auch andere Verfahren
wie die Beurteilung des fetalen Nasenbeins
oder die dopplersonographische Beurtei-
lung des Ductus venosus in Zukunft als
Screening-Test verwendet werden könnten.
Diesbezüglich sind die vorliegenden Daten
noch nicht ausreichend.

Die Beratung vor dem Screening liegt
ausschließlich in der Verantwortlichkeit
und in den Händen der Gynäkologen. Die
Durchführung des Ersttrimester-Screen-
ings inkl. Risikoberechnung sollte aus-
schließlich von zertifizierten Gynäkologen
durchgeführt werden, die biochemischen
Parameter nur in zertifizierten Labors er-
bracht werden. Der Zertifizierungsprozeß
wird nach Absprache mit der Fetal Medi-
cine Foundation von den Unterzeichnen-
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den unter Schirmherrschaft der ÖGUM
vorgegeben. Das Zertifikat wird durch eine
Qualitätskontrolle in Form von Audits re-
gelmäßig aktualisiert.

Die klinische Bedeutung der fetalen Nacken-
transparenz

Die „nuchal translucency“ beschreibt die
Dicke der subkutanen Transparenz zwi-
schen Haut und Weichteilgewebe über der
zervikalen Wirbelsäule des Feten, die zwi-
schen der 11. und 14. Schwangerschafts-
woche bzw. bei einer fetalen SSL zwischen
45 und 84 mm gemessen wird. Eine erwei-
terte Nackentransparenz ist häufig ein
phänotypischer Ausdruck fetaler Chromo-
somenanomalien, sowie struktureller Ab-
normitäten und genetischer Syndrome.
Eine individuelle Risikoeinschätzung, ba-
sierend auf dem Hintergrundrisiko des
maternalen Alters und der Nacken-
transparenz bezogen auf die SSL, ermög-
licht die Entdeckung von etwa 70–80 %
aller durch eine Chromosomenanomalie
betroffenen Schwangerschaften, wenn eine
Karyotypisierung des Risikokollektivs
erfolgt. Die Inzidenz struktureller Anoma-
lien bei Feten mit erweiterter Nacken-
transparenz und normalem Karyotyp ist
insgesamt etwa 5-fach höher als in der
allgemeinen Bevölkerung.

Das Screening wird durch Kalkulation
des Ausgangsrisikos (background risk) aus
mütterlichem Alter, Schwangerschaftsalter
und geburtshilflicher Anamnese, welches
dann entsprechend der Nackenfalten-
messung korrigiert wird (adjusted risk),
durchgeführt. Ein korrigiertes Risiko von
> 1 : 300 wurde bei den Studien als positi-
ver Screening-Test gewertet. Die Aneuplo-
idie-Rate wurde durch Karyotypisierung
der Feten bzw. der Neugeborenen und
durch klinische Untersuchung der Neuge-
borenen erhoben.

Screening nach strukturellen
Fehlbildungen

Bereits am Ende des 1. Trimenons sind
einige ausgeprägte Fehlbildungen wie der
Anencephalus, die Holoprosencephalie, die
Encephalocele, Extremitätenfehlbildungen
oder ventrale Bauchwanddefekte erkenn-
bar. Physiologische Veränderungen wie die
physiologische Nabelhernie müssen dabei
berücksichtigt werden, um Fehlinterpreta-
tionen zu vermeiden. Beim sonographi-
schen Nachweis einer Zwillingsschwanger-

Schwangerschaftswoche 11–14 (SSL 45–85 mm)

Untersuchung Risikoberechnung aus Bewertung

Nackentrans- Alter der Mutter Detektionsrate
parenz (NT) Gestationsalter bis zu 80 %

Nackentransparenz bei 5 %  invasiver
Anamnese T21, Diagnostik
T13, T18

NT + Biochemie Alter der Mutter Detektionsrate
= Combined Test Gestationsalter 85–89 %

Nackentransparenz bei 5 % invasiver
Anamnese T21, Diagnostik
T13, T18
Freies β-hCG, PAPP-A

Bei erhöhtem Risiko (1 : 2 bis 1 : 299) Chorionzottenbiopsie
(Fehlgeburtenrate 1–2 %)

Wenn First-Trimester-Screening nicht möglich oder späte Vor-
stellung:

Untersuchung Risikoberechnung aus Bewertung

Triple-Test Alter der Mutter Detektionsrate
Gestationsalter 60–70 %
βhCG, AFP, (E3) bei 5 % invasiver
Anamnese T21, Diagnostik
T13, T18

Sequentielles NT, sonogr. Marker Detektionsrate
(integriertes) Alter der Mutter 86–95 %
Screening Gestationsalter
(NT + Triple-Test) βhCG, AFP, E3

Anamnese T21,
T13, T18

Bei erhöhtem Risiko (1 : 2 bis 1 : 249) Amniozentese/Plazenta-
punktion (Fehlgeburtenrate 1 %)

schaft ist neben der Anzahl der Amnion-
höhlen vor allem auf die Art der Plazenta-
tion und auf die Feststellung der Chorio-
nizität zu achten. Diese Fehlbildungs-
sonographie am Ende des ersten Trime-
sters kann jedoch nicht die Fehlbildungs-
sonographie in der 20.–22. SSW ersetzen.

Sequentielles Screening: NT und Triple-Test

Das kombinierte Risiko errechnet sich aus dem Alter der
Mutter und der Messung der NT, welches dann mit der
Likelihood-Ratio aus dem Triple-Test multipliziert wird.
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