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Informationsbogen zum Aufklarungsgesprach
Chorionzottenbiopsie - Punktion des Mutterkuchens

Sehr geehrte Schwangere,

sie haben sich heute in unserer Praxis vorgestellt, um eine Chorionzottenbiopsie
durchflihren zu lassen. Vor dem Eingriff ist es wichtig, dass Sie die Mdglichkeiten, Grenzen
und Risiken dieser Untersuchung verstanden haben. Dieser Aufklarungsbogen soll Ihnen
daher vor dem Gesprach mit der Arztin/dem Arzt grundlegende Informationen vermitteln.

Griinde (Indikationen) fiir eine Chorionzottenbiopsie

In Deutschland wird entsprechend der Mutterschaftsrichtlinien allen Frauen, die bei Geburt
35 Jahre oder alter sind, die Durchflihrung einer vorgeburtlichen Diagnostik angeboten
(sogenannte Altersindikation).

Grund hierfir ist ein mit dem mutterlichen Alter steigendes Risiko fir eine fehlerhafte
Verteilung der Chromosomen (dies sind die Trager des Erbmaterials in den Zellen) bei der
Entwicklung der Eizelle. Durch diese fehlerhafte Zellteilung kann es zum Beispiel dazu
kommen, das die Anzahl der Chromosomen verdndert ist. Die haufigste und bekannteste
dieser Stérungen ist das Down-Syndrom, bei dem das Chromosom 21 dreimal statt zweimal
vorliegt (Trisomie 21).

Das Chorion ist eine Zellschicht an der AuBenseite der Fruchtblase. Aus den Chorionzellen
entstehen sogenannte Chorionzotten, die im weiteren Verlauf den kindlichen Teil des
Mutterkuchens (Plazenta) ausbilden. Diese Zellen sind zwar kein Teil des Ungeborenen, aber
in der Regel genetisch identisch.

Da die Chorionzottenbiopsie schon ab der vollendeten 11. Schwangerschaftswoche
durchgefliihrt werden kann, ist sie flir Paare geeignet, die ein mdglichst friihes
Untersuchungsergebnis wiinschen.

Andere Griinde fir eine Chorionzottenbiopsie kédnnen auffallige Befunde bei der
Ultraschalluntersuchung (z.B. eine erweiterte Nackentransparenz), auffadllige
Blutuntersuchungen (Risikotests) oder in der Familie bzw. bei den Eltern vorliegende
Chromosomenveranderungen sein. Auch bei Stoffwechselstérungen oder bekannten
Erbkrankheiten in der Familie wird haufig eine Chorionzottenbiopsie angeboten.

Grenzen der Untersuchung

Bei der Chorionzottenbiopsie wird aus einem Teil der gewonnen Gewebeprobe eine
sogenannte Direktpraparation durchgefiihrt. Durch spezielle Techniken kann hierbei
innerhalb von 24-48 Stunden bereits die grobe Struktur und die Anzahl der Chromosomen
bestimmt werden. Ein unauffalliges Ergebnis schlieBt die haufigsten
Chromosomenstérungen (das sind die Trisomien 21, 18 und 13 und das Turner-Syndrom)
weitgehend aus.

Aus dem Ubrigen Gewebe wird dann eine Langzeitkultur angelegt, deren Ergebnis nach ca.
14 Tagen vorliegt. Die Untersuchung der geziichteten Zellen bildet dann das endgiiltige
Ergebnis, bei dem auch kleinere Anomalien (soweit sie mikroskopisch erkennbar sind)
erfasst bzw. ausgeschlossen werden kénnen.
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Liegen bekannte Erbkrankheiten in der Familie vor (bei denen meist nicht ein ganzes
Chromosom, sondern nur kleine Abschnitte auf dem Chromosom - die sogenannten Gene -
verandert sind), ist es in einigen Fallen mdglich auch diese zu Uberprifen (dies nennt man
dann molekulargenetische Untersuchung).

Es ist aber in keinem Falle mdglich samtliche denkbaren Erkrankungen auszuschlieBen.

Nicht immer enthalt die Probe genligend Gewebe, sodass in seltenen Fallen auf die
Direktprdparation verzichtet, und die Langzeitkultur abgewartet werden muss.

In seltenen Fallen kann es vorkommen, dass in der Langzeitkultur kein ausreichendes
Wachstum erzielt wird (sogenannte Kulturversager). Es kann dann nétig werden, die
Chorionzottenbiopsie zu wiederholen, oder (je nach Schwangerschaftsalter) eine
Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese) durchzufiihren.

Selten treten sogenannte Chromosomenmosaike auf. Hierbei finden sich in der
Direktpraparation und/oder der Langzeitkultur unterschiedliche Chromosomenmuster in den
Zellen. Zur weiteren Abklarung kénnen zusatzliche Eingriffe notwendig werden
(Fruchtwasseruntersuchung, Nabelschnurpunktion).

Da bei der Chorionzottenbiopsie kein Fruchtwasser zur Bestimmung des Alpha-Feto-Proteins
(AFP) zum Nachweis von offenen Spaltbildungen des Riickens oder der Bauchwand
entnommen wird, sollte in der 16. bis 18. Schwangerschaftswoche eine AFP-Bestimmung
aus dem Blut der Mutter und/oder eine Ultraschalluntersuchung in der 20.- 22.
Schwangerschaftswoche erfolgen, um derartige Defekte auszuschlieBen.

Zu beachten ist, dass ein normaler Chromosomensatz nicht immer bedeutet, dass ihr Kind
gesund ist. Viele Fehlbildungen und Erkrankungen des Ungeborenen (z.B. Herzfehler,
Extremitatenfehlbildungen, Stoffwechselerkrankungen) kénnen durch diese Untersuchung
nicht ausgeschlossen werden. Einige dieser Erkrankungen sind aber durch eine
hochauflésende Ultraschalluntersuchung in der 20.-22. Schwangerschaftswoche erkennbar.

Alternativen

Je nach Schwangerschaftsalter und Fragestellung kénnen fir Sie auch andere
Untersuchungsmethoden in Frage kommen (weiterfihrende Ultraschalluntersuchung,
Risikoabschatzung durch bestimmte Blutuntersuchungen). Falls Sie hierzu genauere
Informationen wiinschen, sprechen Sie dies bitte im Aufklarungsgesprach an.

Ablauf der Untersuchung

Vor jeder Chorionzottenbiopsie findet zunachst eine detaillierte Ultraschalluntersuchung
statt. AnschlieBend erfolgt eine Hautdesinfektion, um das Einschleppen von Bakterien oder
Viren zu verhindern.

Unter Ultraschallsicht wird dann eine dinne Nadel in die gewlinschte Region gefiihrt. So ist
gewahrleistet, dass die angestrebte Region gezielt und schnell erreicht wird. AuBerdem wird
durch die optische Kontrolle das Risiko flir eine unbeabsichtigte Verletzung des Kindes oder
benachbarter Organe minimiert. Durch eine aufgesetzte Spritze werden dann einige Zotten
abgesaugt.

Die Schmerzen dabei werden von betroffenen Frauen als unangenehmer Druck im
Unterbauch empfunden und als mit denen einer Blutabnahme oder einer Impfung
vergleichbar angegeben. Deshalb ist die Gabe eines Schmerzmittels oder eine lokale
Betaubung in aller Regel nicht erforderlich.
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Mogliche Komplikationen

Komplikationen treten selten auf, sind aber naturgemaB im Einzelfalle trotz sorgfaltiger
Durchfihrung der Untersuchung nicht auszuschlieBen.

Das eingriffsbedingte Fehlgeburtsrisiko betragt ca. 0.5 %.

Sehr selten kommt es zu einem intermittierenden Fruchtwasserabgang oder zu Blutungen,
in den meisten Fallen kann die Schwangerschaft durch geeignete MaBnahmen (Schonung,
evtl. stationare Uberwachung) erhalten werden.

Noch seltener sind Verletzungen von Nachbarorganen (z.B. Blase, Darm oder BlutgefdBe)

oder Infektionen.

Extrem selten sind Verletzungen des Kindes.

Verhalten nach dem Eingriff

Am Tage des Eingriffs und am Folgetag sollten sie gréBere Anstrengungen vermeiden

(bitte auch auf Geschlechtsverkehr verzichten).

Eine Kontrolluntersuchung beim behandelnden Frauenarzt/-arztin)innerhalb einer Woche
nach Punktion ist anzuraten.

Bitte stellen Sie sich zu einer Untersuchung beim behandelnden Frauenarzt(-arztin), bei uns
oder in einer Frauenklinik vor, wenn Sie:

e Blutungen
e Fruchtwasserabgang
e anhaltende oder zunehmende Bauchschmerzen verspiiren.

Bitte bedenken Sie Folgendes

Der Uberwiegende Teil der Untersuchungen zeigt keine Auffalligkeiten, was zum Abbau von
Angsten und zu einem ungestdrten Schwangerschaftsverlauf beitragen kann.

Im Verlauf und Ergebnis der Chorionzottenbiopsie kdnnen aber bei den werdenden Eltern
ethische und psychosoziale Konflikte entstehen. Besonders in Fallen von nachgewiesenen
schweren fetalen Krankheiten bzw. im Fall einer Fehlgeburt infolge einer
Chorionzottenbiopsie, sind diese Konflikte zu erwarten. Wir werden Sie aber umfassend
informieren und begleiten, auch unter Hinzuziehung von weiteren Arzten (z.B.
Humangenetiker und Kinderarzt, Selbsthilfegruppen etc.).

Zusatzlich legen wir Ihnen besonders in diesen Situationen eine psychosoziale Beratung
nahe und vermitteln auf Ihren Wunsch hin den Kontakt.
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Genetische Beratung

Zusatzlich zu dieser Aufklarung ist gemaB dem Gendiagnostikgesetz (GenDG) die
Schwangere vor einer Chorionzottenbiopsie und nach dem Vorliegen des
Untersuchungsergebnisses genetisch zu beraten. Eine genetische Beratung vor einer
genetischen Untersuchung gemaB GenDG umfasst:

Eine genetische Beratung vor einer genetischen Untersuchung gemaB GenDG umfasst:
e die Klarung Ihrer persdnlichen Fragestellung,

e die Bewertung vorliegender arztlicher Befunde bzw. Befundberichte,

e die untersuchungsbezogene Erhebung von Auffalligkeiten in Ihrer persdnlichen und
familidgren gesundheitlichen Vorgeschichte (Anamnese),

¢ Informationen Uber die Notwendigkeit einer genetischen Untersuchung, die sich aus
Ihrer Fragestellung oder Ihrer Vorgeschichte ergeben sowie Informationen Uber die
Mdglichkeiten, Grenzen und die mit der Materialenthahme verbundenen Risiken der
zur Abklarung in Frage kommenden Untersuchungsverfahren,

e eine Abschatzung der genetischen Risiken einschlieBlich der Erdérterung der
Bedeutungen aller Informationen fir Ihre Lebens- und Familienplanung und ggf. fur
Ihre Gesundheit,

e Moglichkeiten zur Unterstlitzung bei physischen und psychischen Belastungen durch
die Untersuchung und ihr Ergebnis,

e eine Einschatzung der Notwendigkeit einer ausfihrlichen genetischen Beratung durch
einen Facharzt/arztin fir Humangenetik.

Diese Beratung wird von uns in der Regel direkt in Zusammenhang mit dem
Aufklarungsgesprach und der Ergebnismitteilung durchgeftihrt. Falls Sie sich aber schon
ausreichend informiert und beraten fihlen, kdnnen sie auf eine zusatzliche genetische
Beratung auch schriftlich verzichten.

Bitte kreuzen Sie auf Ihrem personlichen Einwilligungsbogen an, ob Sie eine zusatzliche
Beratung wiinschen oder auf sie verzichten wollen, bzw. schon friiher genetisch beraten
wurden.
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