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SPECULUM

Grunde fur die

Inanspruchnahme bzw.
Nicht-Inanspruchnahme
eines Screenings auf
Chromosomenanomalien

im ersten Trimenon

G. Cerna, M. Langer, E. Krampl

Zusammenfassung

Der effektivste Screening-Test fiir Chromo-
somenanomalien ist der Combined Test
oder One Stop Clinic for Assessment of Risk
(OSCAR) am Ende des ersten Trimenons. In
dieser Studie wurde die Einstellung der
Schwangeren beziiglich des Ersttrimester-
screenings untersucht und sie wurden nach
ihren Griinden fiir die Inanspruchnahme
oder Nicht-Inanspruchnahme des Tests be-
fragt. Zwischen Oktober 2003 und Marz 2004
wurden Fragebdgen an insgesamt zweihun-
dert deutschsprachige Schwangere ausge-
teilt. Die Fragen betrafen (1) das Wissens der
Frauen tiber Schwangerenuntersuchungen,
(2) die soziodemographischen Daten und
(3) spezifische Themen der Pranataldiagno-
stik. Die Frauen in der OSCAR-Gruppe wa-
ren besser informiert und alter. Die Frauen
in der Vergleichsgruppe, die kein Ersttrime-
ster-Screening hatten, trafen die Entschei-
dung haufiger unabhiangig vom Partner.
Sechsundzwanzig Prozent gaben an, sich be-
wufdt dagegen entschieden zu haben, 50 %
waren nicht tiber die Moglichkeit infor-
miert worden. Die Hilfte davon hitte im
Falle einer Behinderung Konsequenzen in
Form eines Schwangerschaftsabbruchs ge-
zogen. Rund die Hilfte aller Frauen in bei-
den Gruppen wiinschen sich mehr Infor-
mation {ber Pranataldiagnostik und zwar
am meisten von ihrem/r Frauenarzt/-arztin.
Die Ergebnisse zeigen, daf’ es neben einem

selbstbestimmten ,Nein“ zu Screening-
Tests auf Chromosomenanomalien auch ein
aufgeklartes ,Ja“ gibt. Screening darf nicht
zur Routine werden, aber die Information
dartiber sehr wohl. Und die jeweilige Ge-
wissensentscheidung tiber die Durchfiih-
rung liegt bei den werdenden Eltern und ist
von arztlicher Seite zu respektieren.

Einleitung

Chromosomenanomalien konnen mittels
Chorionzottenbiopsien, Amniozentesen oder
— heutzutage nur noch in Ausnahmefillen
— Chordozentesen diagnostiziert werden.
Diese invasiven Untersuchungen sind je-
doch mit einem Fehlgeburtenrisiko von
1% assoziiert [1, 2]. In den letzten zwei
Jahrzehnten wurden verschiedene Scree-
ningmethoden entwickelt, um Feten mit
einem erhohten Risiko fiir Chromosomen-
anomalien herauszufiltern. Mit einem
Screening anhand des miitterlichen Alters
entdeckt man bei einer falsch positiven
Rate von 5 % etwa 30 % der Chromoso-
menanomalien. Die Kombination von miit-
terlichem Alter mit der Messung der feta-
len Nackentransparenz zwischen der
Schwangerschaftswoche 11 und 14 erhoht
die Entdeckungsrate auf 76 % und die zu-
satzliche Messung von freiem B-hCG und
PAPP-A (pregnancy-associated plasma pro-
tein-A) erhoht die Entdeckungsrate auf
90 % [3].

Neu entwickelte Rapid-Immunoassays er-
moglichen die schnelle Bestimmung von
Serumkonzentrationen und nach erfolgter
Aufklarung der Patientin, Blutabnahme
und Messung der Nackentransparenz kann
das individuelle Risiko fiir Trisomien inner-
halb von einer Stunde berechnet und mit
der Patientin besprochen werden (OSCAR
= one-stop clinic for assessment of risk).

In dieser Studie wurde die Einstellung
der Schwangeren beziiglich des Ersttrime-
sterscreenings untersucht und sie wurden
nach ihren Griinden fiir die Inanspruch-
nahme oder Nicht-Inanspruchnahme des
Tests befragt.

Methodik

Zwischen Oktober 2003 und Mirz 2004
wurden in dieser prospektiven Studie Fra-
gebdgen an insgesamt zweihundert deutsch-
sprachige Schwangere ausgeteilt. Einhun-
dert Schwangere hatten sich fiir einen
OSCAR-Test in einer Wiener Privatpraxis
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angemeldet (OSCAR-Gruppe), einhun-
dert Schwangere im zweiten und dritten Tri-
menon, bei denen kein Ersttrimesterscreen-
ing durchgefiihrt worden war, wurden in drei
offentlichen Spitdlern und in drei Privat-
praxen in Wien befragt (Kontroll-Gruppe).

Die Fragebogen waren fiir beide Gruppen
identisch und setzten sich aus drei Teilen
zusammen:

e Teil 1: Standardisierter Fragebogen mit
16 Multiple choice-Fragen zur Beurtei-
lung des Allgemeinwissens der Frauen
tiber Schwangerenuntersuchungen und
Pranataldiagnostik. Jede richtig beantwor-
tete Frage wurde mit einem Punkt bewer-
tet, die maximal erreichbare Punktezahl
war 16 [4].

e Teil 2: Erfassung von soziodemographi-

schen Daten (Alter, Familienstand,
Schulbildung) und geburtshilflicher
Anamnese.

e Teil 3: Spezifische Fragen zur Prinatal-
diagnostik. Die Schwangere wurde er-
sucht, eine oder mehrere der angebote-
nen Antworten zu wahlen.

Frage 1: Woher haben Sie Thre Informatio-
nen iber Ultraschalluntersuchungen/
den OSCAR-Test? — Antwortmoglichkei-
ten: ,Gynikologe*, ,Biicher, ,Internet,
,Broschiiren“, ,Familie/Freunde*, ,An-
deres: ...«

Frage 2: Gibt es ein behindertes Kind in Ih-
rer Familie/Freundeskreis? —,,Ja“/, Nein“

Frage 3. Konnen Sie sich im Falle einer
schweren Krankheit oder Fehlbildung
des Kindes einen Schwangerschaftsab-
bruch vorstellen? — , Ja“/, Nein“

Frage 4: Wie ist die Einstellung Ihres Part-
ners zur Pranataldiagnostik? — ,Er befiir-
wortet sie“, ,Er ist dagegen“, ,Er tiber-
la3t mir die Entscheidung, ,Ich habe
nicht mit ihm dariiber gesprochen®, ,Ich
habe keinen fixen Partner*.

Frage 5 (OSCAR-Gruppe): Warum nehmen
Sie den OSCAR-Test in Anspruch? —,Ich
mochte eine Risikoberechnung fiir das
Down-Syndrom“, ,Ein Screening auf
Down-Syndrom ist mir nicht wichtig*,
,Ich mochte eine frithestmogliche Infor-
mation/Beruhigung“, ,Andere Griinde:

«

FL;;ge 5 (Kontroll-Gruppe): Warum haben
Sie den OSCAR-Test nicht in Anspruch

genommen? — ,Ich kenne den Test nicht,
oIch kenne den Test, aber ich wufte
nicht, wo ich ihn machen kann®, ,Ein
Screening auf Down-Syndrom ist mir

nicht wichtig®, ,Mir wurde von dem Test
abgeraten®, ,Ich hatte Bedenken beziig-
lich des Tests“, ,Ich habe eine andere
Untersuchung gewahlt (Triple Test/Am-
niozentese), ,,Ich weif? nicht, ob der Test
durchgefiihrt wurde oder nicht®.

Frage 6: Waren Sie personlich gerne mehr
tiber Screeningmethoden in der Schwan-
gerschaft informiert worden? — ,Ja“/,Nein;
— Wenn ja, von wem waren Sie gerne
mehr informiert worden? — ,Frauen-
arzt“, ,Hausarzt“, ,Krankenhaus“, ,Ge-
sundheitsmesse®, ,Schule“, ,Postaus-
sendungen®

Ergebnisse

Es wurden alle Fragebdgen ausgefiillt abge-
geben, 86 % der Frauen haben alle Fragen
beantwortet. 7 Schwangere in der OSCAR-
Gruppe und 18 in der Kontroll-Gruppe ha-
ben nicht beantwortet, ob sie sich einen
Schwangerschaftsabbruch vorstellen kon-
nen. 12 Frauen haben nicht beantwortet,
warum sie keinen OSCAR-Test in Anspruch
genommen hatten.

e Teil 1: Die Frauen in der OSCAR-Gruppe
waren im Vergleich zur Kontroll-Gruppe
insgesamt besser iiber Pranataldiagno-
stik und Schwangerenuntersuchungen
informiert als Frauen in der Kontroll-
Gruppe (durchschnittlich erreichte Punkte-
zahl 13,6 vs. 10,5). Im besonderen er-
reichten sie hohere Punktezahlen bei
Fragen tiber invasive Diagnostik, Chromo-
somen und das Down-Syndrom (Abb. 1).

Teil 2: Die Frauen in der OSCAR-Gruppe

waren signifikant &lter als in der Kon- 1,

troll-Gruppe (32,2 vs. 28,5 Jahre, p < 0,05). Informationsstand
Signifikant mehr Frauen in der OSCAR- der Schwangeren
Gruppe waren verheiratet als in der {iber Untersuchungen

wiahrend der
Kontroll-Gruppe (71 % vs. 54 %). Es war Schwangerschaft

T I I I I

Harntest W I

Blutabnahme

Bt | —

Ultraschall

Organscreening

Amniozentese
Chorionzottenbiopsie
OSCAR

Triple-Test

Trisomie 21

Chromosomen

0 20 40 60 80

| mOSCAR @ Kontrollen

100

n = Zahl der Frauen mit richtiger Antwort




22. Jahrgang, 4/2004

kein signifikanter Unterschied im Bil-
dungsstand oder in der gyndkologischen
Anamnese zu finden (Tabelle 1).

e Teil 3: Die meisten Frauen wurden von
ihrem Frauenarzt tiber Ultraschallunter-
suchungen und/oder OSCAR informiert
(89,5 % in der OSCAR-Gruppe und
58,5 % in der Kontroll-Gruppe) (Abb. 2).
Ein behindertes Kind im Familien-/
Freundeskreis hatten 14 % in der OS-
CAR-Gruppe und 11 % in der Kontroll-
Gruppe (p = n.s.). Einen Schwanger-
schaftsabbruch im Falle einer schweren
kindlichen Fehlbildung konnten sich
85 % in der OSCAR-Gruppe und 43 % in
der Kontroll-Gruppe vorstellen (p = n.s).
Jeweils 7 % und 15 % haben diese Frage
nicht beantwortet.

Es gab signifikante Unterschiede in der
Einstellung des Partners zur Préanatal-
diagnostik. Eine befitirwortende Einstel-
lung von seiten des Partners gaben 86 % in
der OSCAR-Gruppe und 33 % in der
Kontroll-Gruppe an (p < 0,05). 17 % in der
OSCAR-Gruppe und 30 % in der Kontroll-
Gruppe sagten, der Partner tiberlasse ihnen
die Entscheidung (p < 0,05). Ein Prozent in
der OSCAR-Gruppe und 21 % in der
Kontroll-Gruppe sagten, sie hitten mit ih-
rem Partner nicht tiber dieses Thema ge-

Tabelle 1: Patientinnencharakteristika

Gruppe 1 Gruppe 2
(OSCAR) | (kein Ersttrimester-
Screening)

Alter (Mittelwert) 32,5 28,8
Universitits-Abschluf3 (n) 37 27
Ledig (n) 6 14
Lebensgemeinschaft (n) 19 30
Verheiratet (n) 71 54
Geschieden (n) 4 2
Mindestens eine vorange-

gangene Schwangerschaft (n) 63 60
> ein Abbruch (n) 19 17
> eine Fehlgeburt (n) 17 12
IVF (n) 6 1
100

an

A0

n

&l

1'[!

an

20

10

. Biicher I Internet I Broschiire IFamilie."Freunde andere

sprochen (Abb. 3, Mehrfachantworten wa-
ren moglich).

Die Grinde fiir die Entscheidung zur
Durchfithrung eines OSCAR-Tests waren
die erwiinschte Risikoberechnung fiir das
Down-Syndrom in 76 %, eine frithestmog-
liche Information/Beruhigung in 15 % und
in 2 % wollten die Schwangeren eine inva-
sive Untersuchung vermeiden. Zwei Frau-
en wurde vom OSCAR-Test durch ihren Gy-
nakologen/Partner abgeraten und 5 % sag-
ten, ein Screening auf das Down-Syndrom
sei ihnen nicht wichtig (Mehrfachant-
worten waren mdoglich, Abb. 4a).

Die Griinde fiir die Nicht-Inanspruch-
nahme des OSCAR-Tests waren bei 50 %
ein Informationsmangel, 26 % gaben an,
ein Screening auf Down-Syndrom sei ihnen
nicht wichtig. Sieben Prozent der Frauen
hatten Bedenken beziiglich des Tests, 6 %
hatten sich fiir eine andere Untersuchungs-
methode entschieden (Triple-Test/Amnio-
zentese) und 8 % wufdten nicht, ob der
OSCAR-Test bei ihnen durchgefithrt wor-
den war oder nicht. Zwolf Prozent haben
diese Frage nicht beantwortet (Mehrfach-
antworten waren mdoglich, Abb. 4b). In bei-
den Gruppen bestand ein Wunsch nach
mehr Information tiber Screeningmetho-
den (49 % in der OSCAR-Gruppe und 51 %
in der Kontroll-Gruppe). Als gewiinschte
Informationsquelle wurde in den meisten
Fallen der Frauenarzt angegeben.

Diskussion

Unsere Befragung zeigt, daf in einem Land
mit weit verbreiteter und gut zuganglicher
Infrastruktur fiir ein Screening auf Chro-
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um sich die Punktion zu
ersparen

auf Empfehlung meines
Arztes/Partners

I:l Sonstiges

4a: Ursachen fiir die Inanspruchnahme des Ersttrimester-Screenings

mosomenanomalien etwa die Halfte aller
Schwangeren sich ungeniigend tiber Pra-
nataldiagnostik informiert fiihlt. Wir haben
die Befragung auf Schwangerenambulan-
zen Offentlicher Spitdler und Privatordina-
tionen verteilt, so daf8 das Ergebnis als re-
préasentativ fiir die Bevolkerung von Wien
und Umgebung einzuschatzen ist.

Die grofdte Gruppe unter den Ursachen
fir die Nicht-Inanspruchnahme eines OS-
CAR-Tests war der Informationsmangel. In
jener Gruppe von Frauen, die den OSCAR-
Test nicht kannten, gaben 57 % an, sie
konnten sich einen Schwangerschaftsab-
bruch im Falle einer schweren kindlichen
Fehlbildung oder Krankheit vorstellen. Das
bedeutet, daf? das Ersttrimesterscreening
moglicherweise einen groffen Einflufd auf
ihre Entscheidungen gehabt hitte.

Der zweitwichtigste Grund fiir die Nicht-
Inanspruchnahme des Tests war ein be-
wufdtes Verzichten auf ein Down-Syndrom-
Screening. Dies war eine informierte Ent-
scheidung gegen den Test, der nichts ent-
gegenzusetzen ist. Es wird auch dadurch
deutlich, wie wichtig eine ausfiihrliche und
genaue Aufklirung der Schwangeren vor
Screeningtests ist.

Die meisten Frauen geben den Frauen-
arzt als gewiinschte Informationsquelle
tiber Pranataldiagnostik an. Offensichtlich
vertrauen sie ihrem Arzt und konnten
idealerweise wihrend ihrer Routineunter-
suchungen aufgekldart werden. Dabei kon-
nen Aufklarungsbégen sehr hilfreich sein
(Beispiel: siehe Anhang).
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[ Heine Antwort [] 1ch hatte Bedenken
B ich kenne den Test nicht [] lchwei nicht, ob er
durchgefithrt wurde
EB Ein Screening auf T 21 ist mir nicht - Triple-Test
wichtig )

. Mir wurde von dem Test abgeraten D Amilozentese
4b: Ursachen fiir die Nicht-Inanspruchnahme des Ersttrimester-
Screenings
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Anhang: PatientInnen-Informationsblatt

Fehlbildungs-Screening im ersten Trimenon

Die allermeisten Kinder kommen gesund zur Welt. Allerdings besteht bei Frauen jeden Alters ein kleines Risiko, ein korperlich oder
geistig behindertes Kind zur Welt zu bringen. Eine der haufigsten Ursachen ist das Down-Syndrom (friihere, iiberholte Bezeichnung:
Mongolismus), bei der der Fetus ein tiberzdhliges Chromosom 21 erhilt — deshalb auch die Bezeichnung Trisomie 21. Es ist mit
zunehmendem Alter der Mutter hiufiger, tritt aber auch bei jiingeren Frauen auf:

Alter der Down-Syndrom Wahrscheinlichkeit Alter der Down-Syndrom Wahrscheinlichkeit

Mutter (Jahre) SSW 12 | Am Termin Mutter (Jahre) SSW 12 | Am Termin
20 1:1070 1:1530 35 1:250 1:360
25 1:950 1:1350 38 1:120 1:170
30 1:630 1:900 40 1:70 1:100
32 1:460 1:660 42 1:40 1:55
34 1:310 1:450 44 1:20 1:30

Die Diagnose

Der einzige Weg, einen derartigen Chromosomenfehler mit Sicherheit zu diagnostizieren, ist eine diagnostische Untersuchung: eine
Punktion des Mutterkuchens (Chorionzottenbiopsie) ab der 11. Schwangerschaftswoche oder eine Punktion des Fruchtwassers
(Amniozentese) ab der 16. Schwangerschaftswoche. Bei beiden Methoden werden Zellen gewonnen, die mit den Zellen des Kindes
genetisch ident sind. Der Nachteil ist, daf3 eine von 100 Punktionen zu einer Fehlgeburt fithrt. Daher soll die Entscheidung auf der
Basis der Wahrscheinlichkeit getroffen werden, mit der das Kind von Down-Syndrom betroffen ist. Der genaueste Weg, diese Wahr-
scheinlichkeit einzuschitzen, ist ein Screening-Test:

Der Combined Test / OSCAR

Der Combined Test berechnet das Down-Syndrom-Risiko aus:

m dem Alter der Mutter

W der Nackentransparenz

B Bestimmung von freiem 3-hCG und PAPP-A im Serum der Mutter

Ultraschall in der SSW 11 + 0 bis 13 + 6

Bei diesem Ultraschall wird die fetale Nackentransparenz (NT) gemessen, das ist die Fliissigkeitsansammlung unter der Nackenhaut
des Feten. Alle Kinder haben etwas Fliissigkeit unter der Haut, und bei Feten mit Down-Syndrom ist diese Fliissigkeit haufig vermehrt.

Was kann dieser Ultraschall noch?

m Den Geburtstermin bestitigen
W Mehrlingsschwangerschaften diagnostizieren
m Die kindlichen Organe, die bereits entwickelt sind, untersuchen.

Serum-Screening in der SSW 11 + 0 bis 13 + 6

Durch eine Blutabnahme der Mutter kénnen die Serumspiegel von zwei Plazentaprodukten gemessen werden (freies 3-hCG and PAPP-A).
Bei Schwangerschaften mit Down-Syndrom sind die Serumspiegel von freiem 3-hCG hiufig erhoht und die Serumspiegel von PAPP-A haufig
vermindert.

Die Entdeckungsraten

m Durch reines Altersscreening werden 30-40 % aller Feten mit Down-Syndrom entdeckt.

B NT-Screening entdeckt ungefihr 80 % aller Babys mit Down-Syndrom.

m Serum-Screening (freies 3-hCG and PAPP-A) entdeckt rund 60 % aller Babys mit Down-Syndrom.
m Die Kombination dieser drei Methoden ist mit einer Entdeckungsrate von 90 % am effektivsten.

Nach der Ultraschalluntersuchung und Ihrer Blutuntersuchung wird per Computer das Risiko fiir Down-Syndrom individuell fiir
Ihr Kind berechnet.

Je grof3er das Risiko eines chromosomalen Defektes, um so eher ist eine Punktion angezeigt. Diese Entscheidung treffen Sie mit Threm
Partner. Als Richtlinie wird eine Punktion bei einem berechneten Risiko empfohlen, das hoher als 1 : 300 ist. Das betrifft rund 5 % aller
Schwangeren.

Organscreening in der SSW 20-24

Die beste Form, Fehlbildungen zu erkennen, ist das Organscreening. Dabei werden zum Beispiel die meisten schwerwiegenden Herz-
fehler, Gesichtsspalten und offene Riicken (Spina bifida) entdeckt. Deshalb ist diese Untersuchung unabhingig vom Ergebnis des
Ersstrimester-Screenings empfehlenswert.

Besonders wichtig ist ein genaues Organscreening einschlieRlich einer genauen Untersuchung des Herzens, wenn die Nackentransparenz
beim Ersttrimester-Screening erhoht war.
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