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Die alleinige Berücksichtigung des
mütterlichem Alters bei der Risi-

kospezifizierung für Chromosomen-
anomalien in der Schwangerschaft ent-
spricht heute nicht mehr dem Stand der
Wissenschaft (Standard of Care). Sowohl
sonografisch quantifizierbare Parameter
(insbesondere die so genannte Nacken-
transparenz) als auch biochemische Para-
meter im mütterlichen Serum, die im
zweiten und seit einiger Zeit auch im
ersten Schwangerschaftstrimenon be-
stimmt werden können, ermöglichen
eine deutlich höhere Entdeckungsrate
bei deutlich niedrigerer Test- (bzw.
«Falsch»-) Positivrate als bei alleiniger
Berücksichtigung des mütterlichen Al-
ters, wie in zahlreichen Studien belegt
wurde. Eine zeitgemässe Risikoabschät-
zung stützt sich daher auf den sonogra-
fischen Befund, Serumparameter und
das Alter der Mutter (1–7). Das Vorgehen
ist im Vergleich zur früher üblichen allei-
nigen Berücksichtigung des mütterlichen
Alters ungleich komplexer und erfordert
vor allem in zwei Bereichen besondere
Anstrengungen:
◗ Information und Beratung der betrof-

fenen Schwangeren
◗ Qualitätssicherung für Sonografie, La-

bormethoden, Risikoberechnung und
Beratung.

Tatsächlich ist eine Berücksichtigung von
sonografischen und biochemischen Be-
funden bei der Risikoabschätzung vieler-
orts heute schon Realität; aufgrund feh-
lender Standards bleibt dieses Vorgehen
jedoch uneinheitlich. Die Folge sind
sachlich unbegründete qualitative Unter-
schiede in der Schwangerenversorgung.

Da aber am Endpunkt der Entschei-
dungsfindung eine invasive Methode
(Chorionbiopsie bzw. Amniozentese) mit
Eingriffsrisiken steht, ist eine maximale
Sorgfalt beim Screeningangebot unver-
zichtbar.

Ziele der Screeningempfehlungen

Ziel der Empfehlungen ist die Verbesse-
rung und Vereinheitlichung der Risikospe-
zifierung für fetale Chromosomenanoma-
lien zu einem möglichst frühen Zeitpunkt.

Damit sollen unnötige invasive Untersu-
chungsmassnahmen vermieden und ihre
Zahl möglichst ingesamt reduziert werden.
Schwangere Frauen sollen die bestmögli-
che Entscheidungsgrundlage haben.
Die aktive Propagierung eines eigentlichen
Screenings wird abgelehnt. Es handelt sich
um ein Angebot an einzelne Schwangere,
die nicht direktiv über die Möglichkeit der
Risikospezifizierung informiert werden
und eine eigenverantwortliche Entschei-
dung treffen sollen. Ausdrücklich betont
werden soll das «Recht auf Nichtwissen»
einer Schwangeren.

Die Empfehlungen spezifizieren das
Vorgehen, die personellen und apparati-
ven Voraussetzungen sowie die erfor-
derlichen Qualitätssicherungsmassnah-
men dieses multidisziplinären Ansatzes.

Organisation und zeitlicher Ablauf 

Beratung der Schwangeren
Alle Schwangeren sollen über die Mög-
lichkeit einer Risikospezifizierung für
fetale Chromosomenanomalien, welche
über die Erfassung des mütterlichen

Alters hinausgeht, informiert werden.
Ohnehin müssen bereits heute alle
Schwangeren, die sich einer Ultraschall-
untersuchung unterziehen, nach Arti-
kel 13 der Krankenpflege-Leistungsver-
ordnung (KLV) beraten werden und sich
dabei mit der Frage auseinander setzen,
wie bei sonografischen Besonderheiten,
die ein erhöhtes Risiko für Chromoso-
menanomalien bedeuten, zu verfahren
ist. Anzustreben ist eine geeignete Infor-
mation der Schwangeren über Wesen
und mögliche Konsequenzen von Risiko-
screeninguntersuchungen bereits vor der
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ersten Ultraschalluntersuchung, da be-
reits hier unter Umständen Fakten ge-
schaffen werden.
Wichtige Prinzipien bei der Indikationsstel-
lung zum Risikoscreening sind Freiwillig-
keit und Patientinnenautonomie. Voraus-
setzung für eine autonome Entscheidung
der Schwangeren sind geeignete Informa-
tionsvermittlung und ausreichende Be-
denkzeit, um Automatismen bei den Ent-
scheidungsabläufen zu vermeiden.
Die Schwangere soll von der Ärztin/dem
Arzt informiert werden, jedoch soll der
Anspruch auf Nichtwissen respektiert
werden. Unter Qualitätssicherungs- so-
wie forensischen Aspekten ist es wün-
schenswert, dass die Information zusätz-
lich in schriftlicher Form vermittelt wird
(siehe Anhang). Zu berücksichtigen sind
dabei auch die besonderen Probleme mit
Schwangeren aus anderen Kulturkreisen
und beschränkten Sprachkenntnissen.
Jeder Schwangeren kann darüber hinaus
eine formale genetische Beratung durch
einen Facharzt/eine Fachärztin für Medi-
zinische Genetik angeboten werden, um
den gesamten Problemkreis ausführli-
cher zu erörtern. Dadurch kann eine
umfassende Informationsvermittlung si-
chergestellt werden, die in dieser Aus-
führlichkeit aufgrund zeitlicher Zwänge
in der ärztlichen Praxis nicht immer ge-
währleistet ist. Ein weiterer positiver
Aspekt dieses Vorgehens kann in der
Trennung von Beratungs- und Eingriffs-
umgebung liegen.
Die enge Beibehaltung eines «Schwel-
lenrisikos» (heute dasjenige einer 35-
jährigen Schwangeren) sollte überdacht
werden. Zu den Gründen für diese
bestehende (und weit über die Schweiz
hinaus verbreitete) Praxis zählt die
Überzeugung, dass eine risikobehaftete
Untersuchungsmethode nur bei einer
mindestens ebenso hohen Entdeckungs-
wahrscheinlichkeit für eine erkennbare
Chromosomenanomalie zur Anwendung
kommen darf. 
Grundsätzlich liegt die Entscheidung für
oder gegen einen invasiven Eingriff bei der
Schwangeren in Abwägung der individu-
ellen Risiken. Die ärztliche Aufgabe in der
Beratungsphase liegt in der adäquaten Be-

ratung der Schwangeren und Begleitung
im Entscheidungsfindungsprozess.

Risikoermittlung

Nach heutigem Kenntnisstand erfolgt die
Risikoermittlung unter Berücksichtigung
der Nackentransparenz, der mütterlichen
Serumparameter sowie des mütterlichen
Alters. Von diesem Grundsatz sollte nur
dann abgewichen werden, wenn die Pa-
tientin dies ausdrücklich wünscht. Bei-
spielsweise kann bei sehr auffälligem
Ultraschallbefund auf die biochemische

Untersuchung verzichtet werden, um
eine gewünschte Abklärung des Chro-
mosomenbefundes zu beschleunigen.
Eine Risikoermittlung allein auf der Basis
von Serumparametern und Alter sollte
vermieden werden.
Blutentnahme und Ultraschalluntersu-
chung können einzeitig oder zweizeitig
in den Schwangerschaftswochen 11 bis
14 erfolgen. Bei zweizeitigem Vorgehen
empfiehlt es sich, zuerst die Blutent-
nahme durchzuführen.
Der Arzt/die Ärztin informiert die Patien-
tin über das Risiko unter Berücksichti-
gung aller genannten Parameter. 
Eine Mitteilung von mehreren Risiken un-
ter Berücksichtigung von Einzelparame-

tern sollte vermieden werden, es sei
denn, diese begründen ein spezifisches
Risiko. Der Arzt/die Ärztin unterstützt die
Schwangere bei ihrer Entscheidung für
oder gegen eine invasive Diagnostik un-
ter Berücksichtigung von ermitteltem Ri-
siko für eine Chromosomenanomalie,
Eingriffsrisiko der Chorionbiopsie oder
Amniozentese und anderen relevanten
Aspekten. Gegebenenfalls kann die
Schwangere auch zu diesem Zeitpunkt
auf die Möglichkeit einer formalen gene-
tischen Beratung hingewiesen werden.
Automatismen im Hinblick auf Entschei-
dungen der Schwangeren über Konse-
quenzen sollten ausdrücklich vermieden
werden.

Ultraschalluntersuchung

Die Ultraschalluntersuchung muss in den
Schwangerschaftswochen 11 bis 14 er-
folgen (Informationen über Messung
und apparative Voraussetzungen über
Korrespondenzpartner).

Fachliche Voraussetzungen
Voraussetzung ist der «Fähigkeitsaus-
weis Schwangerschaftsultraschall» (Zer-
tifizierung und Ausbildung). Zusätzlich
erforderlich sind:
◗ Teilnahme an einem von der Schwei-

zerischen Gesellschaft für Ultraschall
in der Medizin (SGUM) anerkannten
theoretischen Kurs der Ultraschall-
untersuchung (11. bis 14. SSW) 

◗ Teilnahme an einer theoretischen Prü-
fung mit standardisiertem Fragebogen

◗ Dokumentierte eigene Untersuchun-
gen: 10 Bilder mit einem Score von ≥ 7

◗ Freiwillige Teilnahme an einem exter-
nen Qualitätssicherungsprogramm mit
jährlichem Audit durch die Standard-
kommission Schwangerschaftsultra-
schall (in Zusammenarbeit mit der
FMF London) 

◗ Verbindlich: Rezertifizierung nach
Richtlinien des Fertigkeitsprogramms
Schwangerschaftsultraschall. Zur Re-
zertifizierung können die persönlichen
Auswertungen von freiwilligen jährli-
chen Audits vorgelegt werden. Wenn
diese fehlen oder die Ergebnisse der
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jährlichen Audits unzureichend waren,
erfolgt eine Re-Evaluation entspre-
chend der genannten Kriterien (d.h.
10 entsprechende Bilder).

Übergangsbestimmungen
Gegenwärtig haben zirka 430 Kollege-
nInnen an einem anerkannten Kurs für
das Ersttrimesterscreening teilgenom-
men. Eine vergleichbare Zahl von Kolle-
genInnen haben in den letzten Jahren an
den Kursen zum Erwerb des «Fertigkeits-
ausweises Schwangerschaftsultraschall»
teilgenommen (entweder dreimal
eineinhalbtägig oder ein fünftägiges
Kurs bzw. äquivalente Kurse), in denen
das Ersttrimesterscreening beinhaltet
war. Zirka 30 KollegenInnen -haben so-
wohl einen theoretischen Kurs als auch
eine praktische Prüfung absolviert sowie
eine entsprechende Bilderanzahl bereits
vorgelegt. Diese sind bereits zertifiziert.

Übergangsregelung bis 1.1. 2006
Hierfür gilt:
◗ Anerkennung der Teilnahme an den

theoretischen «Nackentransparenz
(NT)-Kursen», die bereits für zirka 430
Ärzte/Ärztinnen durchgeführt worden
sind

◗ Anerkennung der Teilnahme an den
Kursen zum Erwerb des «Fertigkeits-
ausweises Schwangerschaftsultra-
schall» in den letzten drei Jahren

◗ Angebot von ausreichenden Kursen bis
2006, beispielsweise anlässlich der
SGGG-Jahrestagungen und der regio-
nalen Fortbildungen (z.B. Davoser Fort-
bildung, Engadiner Fortbildungswoche,
Ostschweizerisches Symposium, Ober-
rheinische Jahrestagung, Ultraschall-
Dreiländertreffen, Cours d’ échogra-
phie prénatale etc.), damit allen Ärz-
ten/Ärztinnen der Zugang problemlos
ermöglicht werden kann

◗ Fortlaufendes Angebot von Kursen
mit praktischen Übungen oder Hospi-
tationen mit Bildbefundung durch alle
Tutoren und Kursleiter

◗ Bis 1.1.2006 Einreichung von 10 eige-
nen Bildern mit NT-Messung nach
standardisierten Richtlinien an die
Standardkommission.

Koordination mit den Laboratorien

Dem partizipierenden Labor obliegt ne-
ben der Bestimmung der Serumparame-
ter die Datenpflege, die zur Ermittlung
verlässlicher Medianwerte erforderlich
ist. Massgebend sind Richtlinien der
QUALAB sowie die spezifischen Empfeh-
lungen von externen Qualitätssiche-
rungsprogrammen in diesem Bereich
(z.B. UK-NEQAS). Die regelmässige Teil-
nahme an einem von der QUALAB aner-
kannten spezifischen externen Qualitäts-
sicherungsprogramm ist verpflichtend.
Die Laboratorien, die den Ersttrimester-
test anbieten wollen, lassen sich für die-
sen Test zertifizieren (als Mindestzahl für
die Zertifizierung werden 800 Analysen
pro Jahr gefordert). 

Risikoberechnung

Individuelle Vereinbarungen zwischen
zertifizierten Ärzten/Ärztinnnen und La-
boratorien sind möglich.

Alternative 1 (lizensierte Software beim
Arzt/bei der Ärztin): Das Labor teilt dem
Arzt/der Ärztin Messwerte als Multiple
des Medians (MoM) mit; die Risiko-
berechnung erfolgt durch den Arzt/die
Ärztin unter Berücksichtigung der NT.
Eine Risikoberechnung unter alleiniger
Berücksichtigung der Serumparameter
und des mütterlichen Alters mit nicht-
zertifizierten Risikokalkulationsprogram-
men ist nicht sinnvoll. 

Alternative 2 (lizensierte Software im La-
bor): Die zertifizierten Ärzte/Ärztinnen
teilen dem Labor den Messwert der NT
sowie alle weiteren erforderlichen Para-
meter mit; die Risikoberechnung erfolgt
im Labor, welches sie den Ärzten/Ärztin-
nen übermittelt. 
Die Standardkommission darf die ihr zu-
gänglichen Messwerte in anonymisierter
Form zum Zwecke der Qualitätsüber-
wachung sowie zur wissenschaftlichen
Evaluation der Effizienz des Programms
auswerten. Die Datensammlung und
Aufbereitung erfolgen anhand einer an-
erkannten und lizensierten Software mit

der Option zu Datenexport und zentra-
lem Audit. Die Verwendung und auch
Publikation von Daten sind nur mit dem
Konsens der Kommission möglich. ◗

Korrespondenzadresse: 
Professor Dr. med. Dr. h.c. 

Wolfgang Holzgreve
Universitätsfrauenklinik

Spitalstrasse 21
4031 Basel

E-Mail: wolfgang.holzgreve@unibas.ch

Unterlagen zu den rechtlichen Grundlagen, Infor-
mationen zur Messung und zu apparativen Vor-
aussetzungen und Ausbildungskursen beim Ver-
fasser.
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