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Chorionzottenbiopsie:

Warum? Wann? Fur wen?

Was ,verraten“ die Chorionzellen?

Das Chorion, die aufSere Schicht der Fruchthtllen
um den Embryo, wachst schon ganz am Anfang der
Schwangerschaft. An seiner Oberflache ist es gleich-
malkig mit Zotten (fingerformigen Ausstiilpungen)
besetzt. Diese senken sich in die Gebarmutter-
schleimhaut der Mutter ein und bilden gemeinsam
mit dieser die Plazenta (= Mutterkuchen). Sie sind
zwar kein Teil des Embryos, enthalten aber dessen
genetische Information. Durch die Entnahme einer
winzigen Menge Chorionzotten konnen zu einem
frihen Zeitpunkt der Schwangerschaft die geneti-
schen Anlagen des Ungeborenen untersucht werden.

Fragen und Sorgen,
die geklart werden konnen

Meist wird eine Chorionzottenbiopsie empfoh-
len, wenn bei der Ultraschalluntersuchung ein
auffalliger Befund vorliegt, der Verdacht auf eine
genetische Erkrankung wegen einer entspre-
chenden familiaren Vorbelastung besteht oder
eine sehr frithe Untersuchung gewlinscht ist.

Die Untersuchung der Chorionzotten ermog-
licht in erster Linie, eventuelle Chromosomen-
storungen beim ungeborenen Kind zu erken-
nen, wie z. B. die Trisomie 21 (Down-Syndrom).
Aus den Chorionzellen konnen aber auch durch
eine DNA-Analyse spezifische Untersuchungen
zu moglichen monogenen Erkrankungen (z. B.
vererbbare Muskel- oder Stoffwechselerkran-
kungen) durchgefiihrt werden.
Die in den letzten Jahrzehnten gewonnene
grofBe Erfahrung und die moderne Technik
haben die Gefahren fir Mutter
undBabybeiderChorionzotten-
biopsie extrem reduziert. So  Maglich ist die
ist das Risiko einer Fehlgeburt  Chorionzotten-
mit nur 1,0 bis 0,5 Prozent ge-  biopsie ab der
ringfligig hoher als bei einer 1. Schwanger-
Fruchtwasserpunktion. Auch  schaftswoche.
die Gefahr einer Gebarmutter-  Die Kosten wer-
infektion ist heute (1:2000) denin der Regel
sehr gering. von den Kran-
kenkassen uiber-

nommen.



Chorionzottenbiopsie:

Was passiert? Tut sie weh?

Das miissen Sie beachten!

Nach dem Eingriff ruhen Sie sich am besten noch
30 Minuten in der Praxis aus. Danach konnen Sie
problemlos nach Hause fahren und am gleichen Tag
baden oder duschen.Normale Arbeit und Bewegung
am Untersuchungstag sind unbedenklich. Sport, Ge-
schlechtsverkehr und das Heben schwerer Lasten
sollten Sie in den nachsten drei Tagen vermeiden.
Innerhalb von drei Tagen nach der Punktion lassen
Sie die Herztone des Kindes von lhrem Frauenarzt
nochmals untersuchen. In sehr seltenen Fallen kon-
nen Blutungen, Fieber, Schmerzen im Unterbauch
auftreten oder etwas Fruchtwasser abgehen. Dann
informieren Sie bitte umgehend lhren Frauenarzt.
Meist kann sich die Schwangerschaft in ein paar
Tagen Bettruhe wieder stabilisieren.

Sicherheit fur Mutter und Baby!

Bei der Chorionzottenbiopsie entnimmt der Arzt
mit einer sehr diinnen Hohlnadel durch die Bauch-
decke wenige Milligramm des Choriongewebes.
Dies geschieht unter standiger Ultraschallkontrolle
—das Ungeborene wird nicht beriihrt, so dass eine
Verletzungsgefahr ausgeschlossen ist.

Die Punktion dauert wenige Minuten. Die werdende
Mutter empfindet dabei einen leichten Stich, in
etwa wie bei einer Blutabnahme, vielleicht auch ein
leichtes Ziehen im Bauch. Unmittelbar danach ver-
schliel3t sich der winzige Stichkanal wieder.

Jeder Biopsie geht eine systematische Ultraschall-
untersuchung des Kindes voraus. Dabei wird fest-
gestellt, ob seine MaRe mit dem Schwangerschafts-
alter Ubereinstimmen. Auch die jetzt sichtbaren
Organe werden auf grobe Fehlbildungen hin unter-
sucht.

Erste Ergebnisse
der Untersuchung
liegen nach ein bis
zwei Tagen vor. Bei
weiterfiihrenden
Untersuchungen
bekommen Sie die
Ergebnisse nach

ca. zwei Wochen.



Ein sicheres Ergebnis —

und was es bedeutet

Was die Chorionzottenbiopsie nicht kann

Die Untersuchung der Zellen aus dem Chorion erlaubt
es nicht, samtliche denkbaren Erkrankungen beim Kind
auszuschlief8en, insbesondere naturlich nicht Erkran-
kungen ohne genetischen Hintergrund. So konnen zum
Beispiel nicht die Folgen von Medikamenten-, Nikotin-
und Alkoholeinwirkung in der Friihschwangerschaft ab-
geschatzt werden. Auch Probleme, die moglicherweise
wahrend der Geburt fur das Kind entstehen, sind durch
diese Untersuchung nicht voraussehbar. Verschluss-
storungen des Ruckens oder der Bauchwand konnen
nicht mit den Chorionzotten bestimmt werden. Hierzu
ist eine Untersuchung des mutterlichen Blutes und eine
Ultraschalluntersuchung erforderlich.

Die Moglichkeiten
der Chorionzottenbiopsie

Aus einem Teil der gewonnenen Chorionzotten wird
eine Kurzzeitkultur angelegt, aus dieser liegt nach
ein bis zwei Tagen ein Ergebnis zur groben Struktur
und Anzahl der Chromosomen vor. Dabei kdnnen die
haufigsten Chromosomenstérungen — Trisomie 21
(Down-Syndrom), Trisomie 13 (Patau-Syndrom) und
Trisomie 18 (Edwards-Syndrom) — sowie zahlenma-
Rige Veranderungen der Geschlechtschromosomen
mit hoher Sicherheit ausgeschlossen bzw. nachge-
wiesen werden.

Parallel dazu wird aus dem Gewebe eine Langzeit-
kultur angelegt, die nach ca. 10-14 Tagen ausgewer-
tet werden kann. Hierbei konnen strukturelle Ver-
anderungen der Chromosomen, wie z. B. Deletionen
oder Translokationen, festgestellt werden.

Sofern in der Familie bekannte Erbkrankheiten vor-
liegen oder sich bei der Ultraschalluntersuchung ein
Hinweis auf eine spezifische Erbkrankheit ergeben
hat, sind weiterflihrende molekulargenetische Un-
tersuchungen moglich.

Das Ergebnis ist in hohem

Mafe zuverlassig. Nur in sehr  Je nach individueller
seltenen Fallen erlaubt der Be-  Situation, insbesondere
fund keine eindeutige Aussa-  wenn beim Ultraschall
ge (z. B. Chromosomen-Mosa-  Auffilligkeiten vorlie-
ike oder -Translokationen). Zur  gen, kénnen weitere
genaueren Abklarung konnen  Untersuchungen (Array-
dann beilhnen und Ihrem Part-  CGH oder eine spezielle
ner weitere Blutuntersuchun-  Fehlbildungs-Ultraschall-
gen erforderlich sein. untersuchung) notwen-
dig und sinnvoll sein.
Falls Sie Informationen
wiinschen, sprechen Sie

uns bitte an.



Genetische Beratung: Damit Sie

erfahren, was Sie wissen mussen

Das Ergebnis liegt vor — wie geht es weiter?

In den meisten Fallen werden bei der Untersuchung
der Chorionzotten keine Auffalligkeiten festgestellt —
das ist ein wichtiger Beitrag, damit Sie eine sorglose
Schwangerschaft erleben kénnen.

In den seltenen Fallen, in denen wir schwere Er-
krankungen beim Ungeborenen festgestellt haben,
beraten wir die betroffenen Eltern unter Hinzuzie-
hung von weiteren Fachdrzten und stellen Kontakte
zu psychosozialen Einrichtungen her.

Die Kosten der genetischen Beratung und Diagnostik
werden (ber Krankenschein/Uberweisungsschein
mit den Krankenkassen abgerechnet.

Vor und nach der Untersuchung:
Zwei wichtige Termine fur Sie

Vor der Chorionzottenbiopsie sowie bei Vorliegen
des Untersuchungsbefundes wird lhnen — wie auch
laut Gendiagnostikgesetz (GenDG) empfohlen -
eine genetische Beratung angeboten.

Worum geht es dabei?

> Wir klaren mit Ihnen Ihre personliche Frage-
stellung

D> Wir bewerten bereits vorliegende arztliche Be-
funde bzw. Befundberichte

B> Wir erheben lhre personliche und familiare ge-
sundheitliche Vorgeschichte (Anamnese), ins-
besondere in Bezug auf die geplante Chorion-
zottenbiopsie

B> Wir informieren Sie Uber mogliche weitere Un-
tersuchungen, die aufgrund lhrer Fragestellung
oder lhrer Vorgeschichte wichtig sein konnen

> Wir informieren Sie Uber die Moglichkeiten und
Grenzen der Untersuchung sowie die mit der
Probeentnahme verbundenen Risiken

D> Wir schatzen die genetischen Risiken ab und
erortern die Bedeutung aller Informationen fur
lhre Lebens- und Familienplanung und ggf. fur
lhre Gesundheit

B> Wir besprechen mit Ihnen die Moglichkeiten der
Unterstlitzung bei physischen und psychischen
Belastungen durch die Untersuchung und das
Ergebnis

Wichtig: Die Untersuchung kann nur durchgefiihrt
werden, wenn uns hierzu lhre schriftliche Einwilli-
gung vorliegt. Das entsprechende Formular finden
Sie auf der Riickseite.



Einwilligung
zur Chorionzottenbiopsie

In dem Aufklarungsgesprach mit

DIl s
wurde ich ausfuhrlich Gber die geplante Unter-
suchung informiert.

Alle nach meiner Ansicht wichtigen Fragen uber
die Art und Bedeutung der Untersuchung, ihre
Risiken, Konsequenzen und Komplikationen wurden
besprochen und mir verstandlich beantwortet.

Ich fihle mich gut informiert, habe keine weiteren
Fragen mehr und willige in die Untersuchung und

Gewinnung der Probe ein. Ich bendtige keine wei-
tere Bedenkzeit.

Unterschrift der Arztin / des Arztes

Unsere Arzte,
ihre Ansprechpartner

(Von links nach rechts)

Dr. med. Karl Mehnert

Dr. med. Gabriele du Bois

Prof. Dr. med. Dr. rer. nat. Birgit Zirn
Helena Bohrer-Rabel

Dr. med. Silke Hartmann

Dr. med. Eva Rossier

Dr. med. Sonja Schuster

Prof. Dr. med. Horst Hameister

PD Dr. med. Wolfram Klein

Prof. Dr. med. Gholamali Tariverdian
Dr. med. Maren Wenzel

Dr. med. Anna Lena Burgemeister
Dr. med. Verena Pfaff

Wir sind kompetente Partner
fur Sie und lhre Familie

Das genetikum ist ein spezialisiertes Facharztzent-
rum mithochmodernem Labor.Seit mehrals 25Jahren
beraten wir Menschen mit Erkrankungsbildern, bei
denen eine genetische Ursache eindeutig festgestellt
wurde oder fir moglich gehalten wird. Wir sind An-
sprechpartner fir Arzte und Kliniken in allen Bereichen
der humangenetischen Diagnostik und Vorsorge.
Mehr als 200 ooo Untersuchungen bestatigen die
Zuverlassigkeit unserer labortechnischen Arbeit.

Fiir die personliche genetische Beratung stehen wir
Ihnen an den folgenden Standorten zur Verfiigung:

Neu-Ulm Wegenerstra8e 15
89231 Neu-Ulm
Telefon 0731-98 49 oo

Stuttgart LautenschlagerstrafBe 23
70173 Stuttgart
Telefon 0711-22 00 92 30

Miinchen WeinstraRe 11
80333 Minchen
Telefon 089-24 2076 70

Singen Virchowstrae 10c
78224 Singen
Telefon 07731-99 56 231

Prien HochriesstraRe 21
83209 Prien
Telefon 08051-96 32 767
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