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Kurzreferat 

 

Einleitung: Die Anwendung der pränatalen Sonografie als Screening-Verfahren sollte Anlass 

zur Frage der Qualität der Methode sein. Ziel ist die Gegenüberstellung der in der pränatalen 

Sonografie (US) festgestellten Fehlbildungen (FB) mit den postnatalen Diagnosen in einem 

Krankenhaus der Schwerpunktversorgung.  

Methode: Retrospektiv wurden Daten zu 3.057 Schwangerschaften (Jahre 2005-2010) einer 

geburtshilflichen Klinik (DEGUM II) ausgewertet. In 562 Fällen war ein pathologischer 

pränataler US-Befund mit Softmarker (SM) und/oder pränataler FB nachweisbar. Davon 

erfüllten 234 Fälle mit pränatal diagnostizierten FB die Einschlusskriterien der neun 

Diagnosegruppen. Angaben zum US und postnatale Befunde wurden ausgewertet und der 

positiv prädiktive Wert berechnet.  

Ergebnisse: Insgesamt wurden für die 234 Fälle 311 Diagnosen kodiert (1,3 Diagnosen pro 

pränatal untersuchtem Fet). Fehlbildungen des Herz-Kreislaufsystems traten mit 130 

kodierten Diagnosen (41,8%) am häufigsten auf. Für alle 234 Fälle mit FB zeigt sich ein 

positiv prädiktiver Wert von 0,76. Innerhalb der Diagnosegruppen Herz und Chromosomen 

wurden die höchsten positiv prädiktiven Werte mit 0,95 bzw. 1,00 errechnet.  

Schlussfolgerung: Der pränatale US liefert wichtige prognostische Informationen. Die 

Treffsicherheit ist jedoch abhängig von der Art der FB und sollte, wie bereits klinisch 

praktiziert, durch weitere pränatal-diagnostische Maßnahmen (Serumparameter, invasive 

Diagnostik, zellfreie DNA-Analyse) ergänzt werden. 
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1 Einleitung 

1.1 Pränatale Diagnostik 

Als pränatale Diagnostik werden Untersuchungen an ungeborenen Kindern und 

schwangeren Frauen bezeichnet. Eine zeitgemäße Perinatalmedizin strebt eine 

weitreichende präpartale Einschätzung der Schwangerschaft an, um werdenden Eltern 

Entscheidungswege im Hinblick auf den Schwangerschaftsverlauf, den Zeitpunkt und Ort der 

Entbindung und das postpartale Management für Mutter und Kind zu ermöglichen. Die 

verschiedenen Untersuchungen werden in nicht invasive und invasive Diagnostik eingeteilt. 

 

1.1.1 Nicht invasive Pränataldiagnostik 

Unter nicht invasiven Methoden der Pränataldiagnostik sind alle Methoden zu verstehen, die 

keine direkte Belastung und Einschränkung für das Kind und die Mutter darstellen und nur 

außerhalb des Körpers der Mutter durchgeführt werden.  

Wie keine andere Untersuchungsmethode ist dabei der Ultraschall das zentrale Element der 

Diagnostik, die Sicherheit dieser Methode steht für Mutter und Kind prä-, intra- und postpartal 

außer Frage [1]. 

 

1.1.1.1 Ultraschalluntersuchungen 

Mittels Ultraschalldiagnostik wird das Kind/die Kinder im Mutterleib sichtbar gemacht und 

deren Entwicklung beurteilt. Dazu wird das Gestationsalter, die Lage der Plazenta und die 

Integrität der Frühschwangerschaft bestimmt, die Diagnose von Mehrlingsschwanger-

schaften gestellt und das fetale Wachstum überwacht. Durch die Sonografie können fetale 

Erkrankungen, Entwicklungsstörungen und Fehlbildungen ausgeschlossen bzw. 

nachgewiesen bzw. Softmarker detektiert werden [2, 3]. Der Begriff Softmarker bezeichnet 

anatomische Strukturauffälligkeiten des Feten, die nicht spezifisch sind und häufig nur 

vorübergehend auftreten. Statistisch gesehen ist bei dem pränatalen Nachweis von 

Softmarkern das Risiko für eine Chromosomenaberration erhöht [3–5]. 

Im Rahmen der regulären Schwangerschaftsvorsorge sind laut den aktuellen 

Mutterschaftsrichtlinien drei Basis-Ultraschalluntersuchungen mit einem Mindest-

anforderungsprofil vorgesehen [6]: 

• 1. Basis-Ultraschalluntersuchung in der 9.-12. SSW 

• 2. Basis-Ultraschalluntersuchung in der 19.-22. SSW 

Wahl zwischen zwei Alternativen, um mögliche Auffälligkeiten zu erkennen 

- a) Basis-Ultraschalluntersuchung 

- b) erweiterte Basis-Ultraschalluntersuchung 

• 3. Basis-Ultraschalluntersuchung in der 29.-32. SSW 
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Unter Verwendung eines gezielten Untersuchungsprotokolls, ausreichender Ausbildung und 

adäquater Gerätetechnik sind Entdeckungsraten zwischen 40–45 % der schweren 

Fehlbildungen im 1. Trimenon möglich [7]. Die in der Literatur beschriebenen 

Detektionsraten großer Screeningstudien reichen von 13 % bis 84 %. Diese deutlichen 

Unterschiede finden ihre Ursache in Abweichungen in der Expertise der Untersucher, in der 

Definition der schweren Fehlbildung, in der Zusammensetzung der Kollektive und der 

verwendeten Ultraschalltechnik [8, 9]. 

 

Wenn eine Schwangerschaft als Risikoschwangerschaft eingestuft wird oder 

vorausgegangene Sonografien zu unklaren Ergebnissen geführt haben, wird eine zusätzliche 

Ultraschalluntersuchung angeboten. Diese gezielte Ultraschalldiagnostik, die auch als 

detaillierte Organdiagnostik oder sonografische Feindiagnostik bezeichnet wird, wird 

zwischen der 19. und 22. SSW von spezialisierten Gynäkologen durchgeführt. Schwangere 

mit einem hohen Risiko aufgrund von Auffälligkeiten im Schwangerschaftsverlauf oder der 

Familienanamnese erhalten ggf. bereits im 1. Trimenon eine gezielte Sonografie [2]. 

Ergeben sich bestimmte Fragestellungen können von Pränatalmedizinern weitere spezielle 

Ultraschalluntersuchungen zur Diagnostik, z.B. Doppler-Ultraschall, Echokardiografie oder 

3D/4D-Ultraschall, durchgeführt werden. 

 

1.1.1.2 Ersttrimester-Screening 

Mit dem sogenannten Ersttrimester-Screening (Combined Test) wird das Risiko für das 

Vorliegen einer Chromosomenstörung aus folgenden Faktoren berechnet: 

• Wert der Nackentransparenzmessung des Fetus 

• maternale Blutwerte ß-hCG und PAPP-A 

• maternales Alter (Altersrisiko) 

Der Combined Test kann in der 11.-14 .SSW erfolgen, ist nicht in den Mutterschaftsrichtlinien 

vorgesehen und gehört somit zu den „individuellen Gesundheitsleistungen“ (IGeL). Die 

Ergebnisse der Blutuntersuchung erlauben zusammen mit den Ultraschalldaten und in 

Abhängigkeit vom Alter der Schwangeren eine eingehende Beurteilung und 

Risikostratifizierung der Schwangerschaft [8, 10, 11]. 

 

Ergibt sich ein erhöhtes Risiko im Ersttrimester-Screening, wird eine invasive 

Pränataldiagnostik empfohlen. Die Erfassungsrate für Schwangerschaften mit Down-

Syndrom beträgt so 51,3% bis 78,9% bei einer falsch positiven Rate von 5% [12, 13]. 
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Fetale Nackentransparenz 
Im ersten Schwangerschaftsdrittel hat sich die Messung der embryonalen Nackenfalte 

(Nackentransparenz, nuchal translucency, NT) etabliert. Als Nackenödem bezeichnet man 

eine Flüssigkeitsansammlung zwischen der Haut und dem darunterliegenden Bindegewebe 

im Bereich der fetalen Halswirbelsäule, welche im pränatalen Ultraschall bei einer Scheitel-

Steiß-Länge zwischen 45 und 84 mm diagnostiziert werden kann um das Trisomie-Risiko zu 

berechnen. Ist diese Nackentransparenz größer als gewöhnlich (über der 95. Perzentile) 

spricht man von dem Vorliegen einer „erhöhten Nackentransparenz (NT)“ [2, 11]. 

 

Biochemische Marker 
Die biochemischen Marker freies ß-hCG (freie ß-Untereinheit des humanen 

Choriongonadotropins) und PAPP-A (pregnancy-associated plasma protein A) haben sich für 

das Screening auf numerische Chromosomenaberration im 1. Trimenon etabliert. Diese 

beiden Parameter werden im mütterlichen Blut gemessen, mit der jeweiligen 

Normalkonzentration verglichen und unter Einbeziehung des mütterlichen Entbindungsalters 

Eintrittswahrscheinlichkeiten für bestimmte Chromosomenstörungen erstellt [2, 11]. 

 

Altersrisiko 
Anhand verschiedener Studien konnte der Zusammenhang zwischen dem mütterlichen 

Altersrisiko und dem Auftreten von Chromosomenstörungen belegt werden und geht auf 

Studien aus den 1970er-Jahren zurück. Mit steigendem Alter der Schwangeren erhöht sich 

die Wahrscheinlichkeit, dass bei dem ungeborenen Kind eine Chromosomenstörung 

vorliegen kann [11]. Für Deutschland gilt eine Schwangere ab 35 Jahren als 

Risikoschwangere [6]. 

 

1.1.1.3 Triple- und Quadruple-Test 

Der Triple-Test wird zwischen der 15. und 18. SSW und nur in Ausnahmefällen bis zur 20. 

SSW durchgeführt. Der Triple-Test ist keine Routineuntersuchung und zählt zu den 

„individuellen Gesundheitsleistungen“ (IGeL). 

Der Triple-Test beinhaltet eine Untersuchung des Blutes der werdenden Mutter. Bestimmt 

werden folgende drei Blutwerte:  

• alfa 1-Fetoprotein (AFP) 

• freies Estriol (uE3 von engl. unconjugated estriol) 

• freie ß-Kette des Choriongonadotropins (ß-hCG) 

Wird zusätzlich zum Triple-Test der Wert des Inhibin A (InhA/Follikulostatin/X-Hormon) 

mitbestimmt und ausgewertet, spricht man vom Quadruple-Test [14]. Aufgrund seiner 
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geringen Aussagekraft wurde der Tripel-Test jedoch zum Großteil bereits vom Combined-

Test abgelöst.  

Entscheidend ist, dass die Risikoanalyse eine Screening-Untersuchung darstellt. Die 

eigentliche Diagnose einer Chromosomenstörung kann nur über die invasive Diagnostik 

(Amniozentese oder Chorionzottenbiopsie) erfolgen [15]. 

 

1.1.1.4 Spezielle nicht invasive pränatale Diagostik 

Fetale Magnetresonanztomografie (MRT)  
Mithilfe der vorgeburtlichen Magnetresonanztomografie (MRT) - auch pränatale MRT 

genannt - lassen sich unklare Ultraschallbefunde bei der Schwangerenvorsorge abklären. 

Die pränatale MRT ermöglicht den Medizinern einen klaren Blick auf die Organe des 

Ungeborenen und der Mutter und liefert Informationen, die über die Möglichkeit der 

Ultraschalldiagnostik hinausgehen. Besonders gewinnbringend ist die Methode bei 

Untersuchungen von Gehirn und Rückenmark des Kindes. Durch den hervorragenden 

Gewebekontrast lassen sich Aufbau und Reife des Zentralen Nervensystems (ZNS) mit der 

MRT besonders gut beurteilen. Es können Fehlbildungen, Tumoren oder auch angeborene 

Syndrome erkannt werden. Mithilfe spezieller Techniken, wie der Diffusionsbildung oder der 

MR-Spektroskopie, können die Neuroradiologen zusätzliche Informationen, etwa über die 

Gewebezusammensetzung und krankhafte Stoffwechselvorgänge, gewinnen.  

Die MRT-Untersuchung ist für den Feten und die Mutter ungefährlich. Sie wird sie bei 

Schwangeren gewöhnlich ab dem 2. Trimenon (12. SSW) durchgeführt [16, 17].  

 

Zellfreie fetale DNA-Analyse aus mütterlichem Blut 
Die Entdeckung zellfreier fetaler DNA im mütterlichen Blut eröffnete-zusätzlich zu den 

bildgebenden Verfahren ein völlig neues Feld der nicht invasiven pränatalen Diagnostik.  

Während der Schwangerschaft befinden sich neben den Erbinformationen der Mutter auch 

die des Kindes im mütterlichen Blutkreislauf, allerdings nicht als vollständige Chromosomen, 

sondern in Form von zellfreien DNA-Bruchstücken [18, 19]. Es werden ca. 10-13% an der 

gesamten zellfreien DNA im mütterlichen Blut, der kindlichen DNA (stammt aus Plazenta) 

zugeschrieben. Zwischen der 10. und 22. SSW können nach einer Blutentnahme bei der 

Mutter in den zuständigen Laboren zellfreie DNA-Bruchstücke von Mutter und Kind isoliert 

werden. Dadurch steht die kindliche DNA zur Verfügung für weitere Analysen [20]. 

Zurzeit wird ein solcher fetaler DNA-Test in Deutschland von drei unterschiedlichen Firmen 

angeboten. Sie zählen zu den „individuellen Gesundheitsleistungen“ (IGeL) und werden 

derzeit nicht von der gesetzlichen Krankenversicherung erstattet. 

Eingesetzt werden sollen diese Tests als Ergänzung zur nichtinvasiven Pränataldiagnostik 

(PND) ausschließlich bei schwangeren Frauen ab der >9.(11.) SSW, die ein erhöhtes Risiko 

für chromosomale Veränderungen beim ungeborenen Kind tragen [21, 22].  
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Zum Risikokollektiv gehören entsprechend den Empfehlungen: 

• Frauen über 35 Jahre (derzeit 23% aller Schwangeren in Deutschland [23] 

• Frauen, bei denen das Ersttrimester-Screening ein erhöhtes Risiko ergab 

• erbliche Disposition, Softmarker oder andere Auffälligkeiten im Ultraschall 

 

1.1.2 Invasive Pränataldiagnostik 

Unter einer invasiven Pränataldiagnostik versteht man jene Maßnahmen, bei der fetale 

Zellen oder Gewebe durch einen körperlichen Eingriff gewonnen werden. Zu den invasiven 

pränatal-diagnostischen Verfahren gehören die Amniozentese, die Chorionzottenbiopsie, die 

Chordozentese und die Fetalblutentnahme bzw. fetale Biopsie. 

Ziel der invasiven Pränataldiagnostik ist es, fetale Zellen zu gewinnen, um im Vergleich zu 

den nicht invasiven Methoden mit größerer Sicherheit kindliche Chromosomenstörungen, 

Stoffwechselerkrankungen und Infektionen zu entdecken. Invasive Methoden werden nur 

dann angewandt, wenn das Fehlgeburtsrisiko infolge des Eingriffes niedriger als die 

statistische Wahrscheinlichkeit für das Vorliegen einer Chromosomenstörung ist.  

Die invasiven Eingriffe (Chorionzottenbiopsie, Amniozentese, Chordozentese, Fetoskopie) 

werden sonografisch gesteuert und somit mit geringen fetalen und maternalen Risiken 

durchgeführt. 

 

Chorionzottenbiopsie 
Bei einer Chorionzottenbiopsie (CVS = chorionic villus sampling), auch Chorionbiopsie oder 

Plazentapunktion genannt, werden Bestandteile der Plazenta, die Chorionzotten, mittels 

einer Biopsie entnommen. Die Chorionzottenbiopsie kann transabdominal oder transzervikal 

erfolgen und wurde Ende der 1960er-Jahre entwickelt [24]. Die Biopsien waren zur 

Ermittlung des fetalen Geschlechts durchgeführt worden [25]. Mit Durchführung der 

Chorionzottenentnahme unter Ultraschallkontrolle in den frühen 1980er Jahren wurde es 

möglich, moderne Pränataldiagnostik bereits im ersten Schwangerschaftstrimenon 

durchzuführen [26]. Diese Entnahmetechnik bot gegenüber der Amniozentese den Vorteil, 

dass ein aus medizinischer Indikation eingeleiteter Schwangerschaftsabbruch zu einem 

frühen Zeitpunkt weniger risikoreich für die Schwangere ist [27]. 

Die Chorionzottenbiopsie kann bereits ab der 11./12.-14. SSW durchgeführt werden. Das 

Risiko eines Abortes konnte durch die transabdominale Entnahme deutlich verringert 

werden. Zahlreiche Pilotstudien hatten gezeigt, dass die transzervikale Entnahme deutlich 

höhere Abortrisiken bedingte [28, 29]. Die Abortrate beträgt bei erfahrenen Untersuchern 

1,5-2% [30]. 
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Eine Plazentabiopsie bzw. Plazentapunktion („late CVS“) wird im 2. und 3. Trimenon 

angewendet, wenn bei Diagnose fetaler Fehlbildungen ein schnelles Ergebnis der 

Karyotypisierung bei fortgeschrittener Schwangerschaft notwendig wird [10]. 

 

Amniozentese 
Die Amniozentese ist ein seit den 1950er-Jahren etabliertes Verfahren [31, 32] und wird in 

der 15. bis 18. SSW durchgeführt. Die in einigen Zentren angebotene sogenannte 

„Frühamniozentese“ erfolgt bereits ab der 12. SSW, ist aber wegen einer erhöhten Rate an 

Aborten und Fußdeformitäten obsolet [33, 34]. 

Unter Ultraschallkontrolle wird der Schwangeren durch die Bauchdecke mit einer Hohlnadel 

Fruchtwasser aus der Fruchthöhle entnommen. Die Amniozentese ist der häufigste invasive 

Eingriff in der Pränatalmedizin und wird in ca. 95% der Fälle zur Karyotypisierung 

durchgeführt. Anhand der gewonnenen fetalen Zellen können durch eine Karyotypisierung 

die häufigsten Störungen der Chromosomen 13, 18, 21, X und Y detektiert werden.  

Das Risiko des Eingriffs besteht vor allem im vorzeitigen Blasensprung. Häufiger folgt eine 

Fruchtwasserleckage nach Amniozentese. Die Prognose für den weiteren 

Schwangerschaftsverlauf ist in der Regel gut, da der Fruchtwasserabgang meist nicht 

persistent [35, 36]. Von den meisten Zentren wird eine Abortrate von 0,5 bis 1% angegeben 

[30, 37]. 

 

Chordozentese 
Die Chordozentese (FBS = fetal blood sampling) bzw. Nabelschnurpunktion ist besonderen 

diagnostischen oder therapeutischen Indikation vorbehalten und kann ca. ab der 18. SSW 

durchgeführt werden [38]. Es handelt sich um eine Methode der direkten Blutentnahme aus 

der Nabelschnur des Feten mit Hilfe eines Ultraschallgerätes. Sie erlaubt eine 

weiterführende pränatale Diagnostik nicht nur von genetisch bedingten Krankheiten, sondern 

auch solche, die im Verlauf der intrauterinen Entwicklung erworben wurden. Im Vordergrund 

stehen z.B. Infektionen mit Cytomegalie-Virus (CMV), Toxoplasmose, Parvovirus B19 oder 

ein Hydrops fetalis. Außerdem wird die Nabelschnurpunktion auch dafür verwendet, unklare 

zytogenetische Befunde zu klären [39]. 

Die fetale Abortrate aufgrund des Eingriffes wird in Übersichtsarbeiten mit ca. 1% angegeben 

[40]. Blutungen in die Fruchthöhle bei Punktion der freien Nabelschnur sistieren meist nach 

10-20 Sekunden. Vorübergehende Bradykardien werden vor allem bei Punktion der 

Nabelarterie und bei wiederholten Punktionsversuchen beobachtet [39]. 

 

Fetoskopie 
Die Fetoskopie ist eine endoskopische Methode, die dem Untersucher die Möglichkeit gibt, 

das Kind und die Plazenta direkt zu betrachten und Proben (Blut, Leber, Haut) zur 
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pränatalen Diagnostik zu entnehmen. Diese Untersuchung ist speziellen Zentren vorbehalten 

und kann bei ausreichendem Fruchtwasservolumen ab der 17. SSW durchgeführt werden. 

Diese Methode wurde seit den 50er-Jahren weiterentwickelt und gilt als wichtige Vorstufe für 

die Fetalchirurgie [41]. 

 

1.2 Die Sonografie als Fundament der pränatalen Diagnostik 

Die pränatale Diagnostik ist eines der anspruchsvollsten Gebiete in der heutigen Medizin. 

Ein effektives Screening ist wichtig zur frühzeitigen Identifikation von Schwangeren mit 

einem erhöhten Risiko für angeborene Malformationen und/oder chromosomalen Störungen 

des Feten.  

Das sonografische Screening gilt heute als Fundament der pränatalen Diagnostik. Die 

Sonografie ist unerlässlich als diagnostisches Instrument in der Pränataldiagnostik, da bisher 

- im Gegensatz z.B. zu Röntgenstrahlen - kein Schädigungspotenzial für den Feten 

nachgewiesen werden konnte. 

Die Sonografie gilt somit als bildgebendes Verfahren, welches in der Schwangerschaft ohne 

Bedenken genutzt werden kann. Die pränatal-sonografische Darstellung soll laut European 

Committee for Ulrasonic Radiation Safety allerdings auf die notwendige Zeit der 

Untersuchung begrenzt werden [42]. 

Der Ultraschall wird als nicht invasive und somit komplikationsarme Methode den 

Schwangeren auch gut toleriert. Neben der Bestimmung des Gestationsalters, dem 

Nachweis von Mehrlingen, der Beurteilung des Fruchtwassers und dem Sitz der Plazenta 

haben die Darstellung der fetalen Morphologie sowie der Nachweis der fetalen Herzaktion 

eine zentrale Bedeutung. Kein anderes diagnostisches Verfahren hat die 

Schwangerschaftsüberwachung so elementar geprägt wie dieses. 

 

Die Ultraschalldiagnostik beruht auf der Lokalisierung von Objekten und Geweben durch 

Laufzeitanalyse reflektierter Ultraschallwellen. Diese basiert auf dem 1880 von den Brüdern 

Pierre und Jacques Curie entdeckten piezoelektrischen Effektes. Ende der 1940er-Jahre 

begannen die ersten medizinischen Versuche mit der Ultraschalltechnologie [43]. 1957 

wurde von Donald et al. ein zweidimensional abbildender Scanner entwickelt, mit dem 

erstmals Ultraschallaufnahmen von Schwangerschaften erstellt werden konnten [44]. Im 

Jahre 1961 berichteten Willocks et al. über die Möglichkeiten der Bestimmung des 

biparietalen Durchmessers mittels Ultraschall [45]. Im gleichen Zeitraum wurde erstmals der 

Dopplereffekt in der Medizin genutzt: Satomura und Franklin et al. berichteten über die 

Messung von Blutströmungsgeschwindigkeit und die Überprüfung der kardialen Funktion [46, 

47]. Die kindliche Herzaktion in utero wurde 1964 durch die Dopplertechnik zum Nachweis 

gebracht [48]. In den siebziger Jahren kam es zur Entwicklung der Real-Time-Bildgebung, 
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der 2-D-Grauwertabstufung, des Dopplerverfahrens und der digitalen Scan-Konversion. In 

den frühen achtziger Jahren kam die Color-flow-Darstellung hinzu. 

 

Als erstes Land weltweit hat Deutschland ein Ultraschallscreening aller Schwangeren in die 

Mutterschaftsrichtlinien aufgenommen [49]. Die Mutterschaftsrichtlinien wurden 1995 um 

eine weitere Untersuchung im dritten Trimenon ergänzt. Mittels diesem sogenannten 10-20-

30-Schwangerschaftswochen-Screening sollten Auffälligkeiten früher und gezielter zu 

erkannt werden, um wenn nötig weitere diagnostische Maßnahmen im Verlauf der 

Schwangerschaft einleiten zu können [50, 51].  

In einer unselektierten Population sind bei 3-4% aller Geborenen angeborene 

Malformationen zu erwarten [52–55]. Davon würden 90% intrauterin übersehen werden, da 

die betroffenen Feten während der Schwangerschaft in der Regel klinisch asymptomatisch 

sind [52, 55]. Da mehr als 80% der von angeborenen Fehlbildungen betroffenen Feten keiner 

Risikogruppe angehören, sind Routine-Ultraschall-Untersuchungen ein sehr wichtiges 

Konzept zum Screening und somit zur sekundären Prävention [56, 57]. 

Mit der Entwicklung hochfrequenter, hochauflösender transvaginaler Ultraschallsonden kann 

der Embryo schon im ersten Trimenon sehr gut untersucht werden. Dies hat dazu geführt, 

dass eine Vielzahl angeborener Fehlbildungen und sonografischer Softmarker zu diesem 

frühen Zeitpunkt diagnostiziert werden.  

 

Da eine entsprechende Erfahrung nur bei häufiger Beobachtung pathologischer Befunde 

gewonnen werden kann, hat Hansmann bereits 1981 auf die Notwendigkeit eines 

Mehrstufenkonzeptes (Qualifikationsstufe I-III) zum Nachweis bzw. Ausschluss von fetalen 

Fehlbildungen hingewiesen [58]. Das Konzept postuliert als „Arbeitssteilung im Sinne einer 

kooperativen Leistungsanpassung zwischen Praxis und Klinik in drei Stufen“ und wurde 

bereits 1982 in Deutschland umgesetzt sowie auch von der European Federation of 

Societies for Ultrasound in Medicine and Biology (EFSUMB) übernommen. Danach hat jeder 

Arzt, der bei Schwangeren ein Ultraschallscreening durchführt (Stufe I), eine sog. 

Filterfunktion und veranlasst bei verdächtigen Untersuchungen die Stufe II. Als endgültige 

Problemlöser sind die Zentren der Stufe III anzusehen.  

Durch Konzentration von Schwangeren mit auffälligen Befunden in entsprechend 

ausgerichteten Pränatalzentren konnte eine praxisrelevante Verbesserung der pränatalen 

Diagnostik erzielt werden [58, 59].  

 

Im Juli 2013 trat die größte Veränderung in der Schwangerenvorsorge seit fast dreißig 

Jahren in Kraft: Gemäß der aktuellen Mutterschaftslinien, sollen die Schwangeren im ersten 

und dritten Trimenon jeweils eine Basis-Ultraschalluntersuchung in Anspruch nehmen. Im 

zweiten Schwangerschaftsdrittel steht zwischen der 19. und 22. Schwangerschaftswoche 
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(SSW) neben der „Basis-Ultraschalluntersuchung“ seit dem 01.07.2013 auch eine „erweitere 

Basis-Ultraschalluntersuchung zur Auswahl [6, 60]. Dieser „erweiterte Basis-Ultraschall“ wird 

seit Januar 2014 von allen Krankenkassen direkt über die kassenärztliche Vereinigung 

vergütet.  

 

In den letzten Jahren sind Ultraschall-Geräte der neuesten Generation entwickelt worden, 

die zum einen eine noch höhere Auflösung anbieten und zum anderen ein dreidimensionales 

Bild bzw. ein Live-3D-Bild (= 4D-Ultraschall) des fetalen Herzens ermöglichen. Beim 3D-

Ultraschall wird mit einem speziellen Schallkopf anstelle von einem einzelnen Bild eine Serie 

von Bildern als Volumendatensatz aufgenommen und gespeichert. Aus diesem 

Volumendatensatz kann anschließend die Information als 3D-Bild, aber auch als 

Parallelschnitte wiedergeben werden. 

Die 3D-Anwendung in der vorgeburtlichen Diagnostik hat sich in den ersten Jahren auf die 

Darstellung der oberflächlichen Strukturen beim Feten konzentriert. Man kann mittlerweile 

„foto-realistische“ Bilder vom Feten bekommen, bei denen Gesicht und Extremitäten gut 

erkennbar sind. Mittels 3D-Diagnostik können die inneren Organe und Knochen besser 

abgebildet werden und mit einer speziellen neuen Technik, bekannt unter STIC (Spatial and 

Temporal Image Correlation), kann das fetale Herz dreidimensional dargestellt werden. 

Heutzutage kann der Untersucher bei entsprechender Ausrüstung und Erfahrung einen 

schweren Herzfehler bereits in der 12.-13. SSW, zu einem Zeitpunkt, bei dem der 

Herzdurchmesser noch weniger als 10 mm beträgt, erkennen. Diese Technik erleichtert die 

räumliche Zuordnung der Strukturen bei normalen und komplexen Herzfehlern. Durch die 

Etablierung des 3D- und 4D-Ultraschalls in der Routinediagnostik sind entdeckte 

Fehlbildungen für die betroffenen Eltern besser visualisierbar und damit nachvollziehbarer 

geworden.  

 

Voraussetzung für eine effektive sonografische Suche fetaler Fehlbildung sind fundierte 

Kenntnisse der normalen Sonoanatomie des Fetus sowie Kenntnis der häufigsten fetalen 

Fehlbildungen und Fehlbildungssequenzen. Die überwiegende Mehrzahl der Fehlbildungen 

bedarf bis zur exakten Diagnose einer ausführlichen und meist zeitintensiven sonografischen 

Untersuchung, die zudem weitreichende Erfahrungen des Untersuchers und eine 

entsprechende apparative Ausrüstung voraussetzt [61]. 

 

Der Ultraschall gilt als sichere Methode für Mutter und Kind. Mit der nötigen 

gerätetechnischen Ausstattung ist er überall durchführbar und stellt das Ungeborene in 

Echtzeit dar [62]. Eine Studie von Götzmann et al. zeigt, dass die pränatale Sonografie 

mittlerweile für alle Frauen selbstverständlich ist [54]. 
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In jedem Fall gehört zu einer Ultraschalluntersuchung ein Beratungsgespräch, in dem die 

werdenden Eltern über die Ziele und Grenzen der Untersuchung informiert werden. Bei einer 

Erkrankung des Ungeborenen gehören umfassende Aufklärungsgespräche als pränatales 

Konsil durch den/die Pränatalmediziner/in und weitere ärztliche Fachkollegen/innen, 

meistens aus der Kinderheilkunde und Humangenetik dazu sowie eine psychosoziale 

Betreuung durch eine qualifizierte Beratungsstelle. 

 

1.3 Warum pränataler Ultraschall? 

Durch die pränatale Sonografie im frühen Stadium einer Schwangerschaft wird das Alter der 

Schwangerschaft festgestellt und überprüft, ob ein Kind oder Mehrlinge heranwachsen bzw. 

ob eine Eileiterschwangerschaft besteht. Somit umfasst die pränatale Diagnostik, neben der 

regulären Schwangerschaftsvorsorge, vorgeburtliche Untersuchungen, mittels der gezielt 

nach Auffälligkeiten, Erkrankungen oder Störungen beim ungeborenen Kind oder der Mutter 

gesucht werden können [9, 63, 64]. 

Nicht zuletzt dienen die Erkenntnisse dazu, die werdenden Eltern über eine mögliche 

Erkrankung des Ungeborenen frühzeitig zu informieren.  

 

Die pränatale Diagnose erlaubt eine prognostische Einschätzung des Outcomes. Zum einen 

gibt sie den werdenden Eltern die Möglichkeit, sich zwischen verschiedenen 

Therapieoptionen zu entscheiden, zum anderen werden auch angeborene Fehlbildungen 

erkannt, die eine infauste Prognose und keine Überlebenschancen haben. Hier bleibt den 

Eltern die Möglichkeit zur bewussten Fortsetzung oder zur Terminierung der 

Schwangerschaft [65].  

Um im individuellen Fall das beste Vorgehen zu gewährleisten, ist ein interdisziplinäres 

Team von Geburtshelfern, Genetikern, Pränataldiagnostikern, Neonatologen, 

Neurochirurgen, Kinderkardiologen sowie Kinderchirurgen u.a. erforderlich [66]. 

Nicht nur bei den werdenden Eltern besteht heute ein großes Absicherungsbedürfnis gegen 

Unvorhersehbares, auch Mediziner/Geburtshelfer versuchen sich mithilfe der vorgeburtlichen 

Untersuchungen gegen mögliche spätere Vorwürfe der Eltern durch die Geburt eines 

„unerwünscht“ behinderten Kindes abzusichern. Diese Tendenzen tragen zu der Entwicklung 

bei, dass die pränatale Ultraschalldiagnostik in unserer heutigen Gesellschaft als 

Routineuntersuchung gesehen und durchgeführt wird [67, 68]. 

 

1.3.1 Geburtsplanung 

Bei einer möglichen bzw. diagnostizierten gesundheitlichen Störung des Kindes wird das 

ungeborene Kind zum Patienten (in einer unselektierten Population ist mit 3-4% angeborener 

Malformationen zu rechnen [52–55]). In ausgewählten Fällen existiert eine intrauterine 
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Therapie, in anderen Fällen spielt die Wahl des richtigen Geburtszentrums für die sofortige 

Betreuung des Neugeborenen oder die Wahl des richtigen Geburtsmodus eine 

entscheidende Rolle.  

Perinatalzentren sind als interdisziplinäre Einrichtungen zur Versorgung von 

Risikoschwangerschaften, Früh- und Neugeborenen spezialisiert. Dies bedeutet: dass 

Risikopatientinnen dort mit maximaller Sachkunde insbesondere bei der Überwachung, 

Diagnostik und Therapie von Mutter und Kind in der Schwangerschaft sowie während und 

nach der Geburt versorgt werden. Im Zeitalter der pränatalen Sonografie wird es immer 

häufiger, das chirurgisch zu behandelnde Erkrankungen, insbesondere angeborene 

Fehlbildungen (z.B. Oesophagusatresie, Zwerchfellhernie, Darmatresie etc.) lange vor der 

Geburt bekannt sind. Dadurch ergibt sich die Chance einer sorgfältigen Planung bei der 

Wahl des Geburtszeitpunktes, des Geburtsmodus und der postnatalen Versorgung 

einschließlich operativer Maßnahmen. Allgemein wird heute der Standpunkt vertreten, dass 

der Kinder-, Neuro- bzw. Kardiochirurg bei zu erwartendem operativen Vorgehen bereits 

pränatal in die fachliche Diskussion und ebenso im Gespräch mit den zukünftigen Eltern 

einbezogen werden sollte. Die Geburt eines Kindes mit einer congenitalen Fehlbildung sollte 

in einem Perinatalzentrum erfolgen. Bei bekannten Risikopatientinnen planen die Fachärzte, 

wie Geburtshelfer und Neonatologen, eventuell mit anderen Spezialisten die Geburt des 

Kindes. Um im individuellen Fall das beste Vorgehen zu gewährleisten, ist ein 

interdisziplinäres Team von Neonatologen, Genetikern, Kinderchirurgen, Kinderkardiologen 

sowie Pränataldiagnostikern erforderlich. Diese individuelle Betreuung durch das gesamte 

interdisziplinäre Team verleiht den werdenden Eltern höchste Sicherheit und ermöglicht 

ihnen, sich auf die Geburt entsprechend vorzubereiten und einzustellen.  

Die Planung der Geburt bei einer fetalen Fehlbildung aus Sicht des Neonatologen haben 

Werlein et al. anhand verschiedener Fehlbildungen in einer tabellarischen Übersicht 

dargestellt (Anhang A) [69]. 

 

1.3.2 Fetale Therapieoptionen 

Im Jahr 1981 hat Michael Harrison an der Universität von San Francisco erstmals einen 

fetalchirurgischen Eingriff gewagt. Am dortigen Fetal Treatment Center wurden seither mehr 

als 15.000 Operationen durchgeführt. Ursprünglich wurden nur seltene Fehlbildungen 

korrigiert, die andernfalls zum Tode des Kindes oft noch vor der Geburt geführt hätten. 

 

In den letzten Jahren wurden weltweit Konzepte entwickelt, einen Teil dieser Erkrankungen 

bereits pränatal zu behandeln oder zu heilen. Die Möglichkeit zur intrauterinen Korrektur von 

fetalen Fehlbildungen beschäftigt Pränatalmediziner und Kinderchirurgen. Mögliche Vorteile 

solcher Eingriffe bestehen in einer besseren Prognose bestimmter congenitaler 

Fehlbildungen. Im Gegensatz zu postnatalen Eingriffen wird auch die Mutter einem Risiko 
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unterzogen. Ferner gibt es bei der fetalen Chirurgie, bedingt durch den Eingriff, zusätzliche 

Risiken für den Fetus, z.B. vorzeitiger Blasensprung, Frühgeburtlichkeit und Verletzungen. 

Ein zentraler Gegenstand der Forschung ist es, herauszufinden welche Feten wirklich von 

einem intrauterinen Eingriff profitieren im Vergleich zur postnatalen Korrektur. Eine Indikation 

zur intrauterinen Chirurgie besteht nur bei Erkrankungen, die bereits intrauterin zum 

Fruchttod oder zu postnatal nicht mehr behandelbaren Schäden führen. 

Diemert et al. haben die wichtigsten Krankheitsbilder, die heute durch fetalchirurgische 

Maßnahmen behandeln werden können, in einem Überblick zusammengefasst. Es sind das 

Zwillingstransfusionssyndrom, Twin reversed arterial perfusion(TRAP)-Syndrom, 

Myelomeningozele, kongenitale Zwerchfellhernie, Aortenstenose, Pulmonalstenose, 

sakrokokzygeale Teratome, bilaterale Obstruktion der ableitenden Harnwege, Congenital 

Cystic Adenomatoid Malformation (pulmonale Sequester) [70]. 

 

1.3.3 Informierte Entscheidung der Eltern 

Pränatal durchgeführte Untersuchungen dienen dazu, frühzeitig mögliche Risiken für die 

Schwangere und das ungeborene Kind zu erkennen und eine optimale Behandlung zu 

ermöglichen. Ebenso können eventuelle Ängste der werdenden Mutter bezüglich der 

Gesundheit ihres Kindes abgebaut werden. Die Schwangeren müssen laut 

Mutterschaftsrichtlinien ausreichend über die vorgeburtlichen Untersuchungen sowie deren 

Risiken und Komplikationen informiert werden, damit sie während der Schwangerschaft ihr 

Recht auf Selbstbestimmung bzw. das Recht auf Nichtwissen (Patientenautonomie) 

wahrnehmen können [6, 71, 72]. 

Wird der erste sonografische Verdacht auf eine große Fehlbildung in der invasiven 

Folgeuntersuchung bestätigt, müssen die werdenden Eltern die Entscheidung treffen, ob die 

Schwangerschaft fortgesetzt oder abgebrochen werden soll. Stehen Eltern vor dieser 

Entscheidung, müssen sie kompetent beraten und psychologisch betreut werden [73].  

Die pränatal-diagnostischen Angebote schaffen eine Zunahme an Entscheidungsoptionen, 

was im Hinblick auf die Entscheidungsfindung sowohl für die werdenden Eltern als auch die 

behandelnden Ärzte Herausforderungen darstellen. Das Recht der Eltern auf 

Selbstbestimmung (Patientenautonomie) wird im klinischen Alltag über das Instrument der 

„informierten Entscheidung“ umgesetzt [67, 74]. 

 

1.4 Definition und Klassifikation der Fehlbildungen 

1.4.1 Definition von Fehlbildungen 

Fehlbildungen werden definiert als Fehlentwicklungen, die außerhalb der normalen 

Variationsbreite liegen. Laut Definition nach Schwalbe ist jede Abweichung des „normalen 

Bereichs“ in der formalen Genese eine Fehlbildung. Leichtere formale Beeinträchtigungen 
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und Entwicklungsstörungen zeigen oft fließende Grenzen gegenüber nicht 

schädigungsbedingten Normvarianten [75, 76].  

Czeizel definiert die angeborenen Anomalien als “beliebige, bei der Geburt vorliegende 

strukturelle, funktionelle oder biochemische Normabweichung, unabhängig davon, ob sie zu 

diesem Zeitpunkt entdeckt wird, oder nicht“ [77]. 

Nach Cornel ist eine congenitale Anomalie eine „strukturelle oder irreversible, funktionelle 

Normwidrigkeit perinatalen Ursprungs, die zur Geburt vorhanden ist und entweder während 

der Gravidität, zum Zeitpunkt der Geburt, im Verlauf des Lebens oder post mortem 

diagnostiziert werden kann“ [78]. 

 

Eine internationale Arbeitsgruppe um Spranger [79] erarbeitete im Jahr 1982 eine allgemein 

gültige Klassifikation der Fehlbildungen, die die Fehlbildungen nach der Pathogenese in 

folgende Kategorien einteilt: 

• Malformation bzw. primäre Fehlbildungen 

• Disruption bzw. sekundäre Fehlbildungen 

• Deformation 

• Dysplasie 

Mit dieser Klassifikation können auch Formabweichungen beschrieben werden, deren 

Entstehungsmechanismen weitgehend unbekannt sind. Es wird weiterhin zwischen 

Einzelfehlbildungen und multiplen Defekten (MCA = multiple congenitale Anomalien) 

unterschieden (Abb. 1). Die Einzeldefekte umfassen die Malformationen, Disruptionen, 

Deformationen und Dysplasien und die multiplen Defekte die Sequenzen, Syndrome und 

Assoziationen [79–85]. 

 

 

 

Abb. 1: Einteilung der Fehlbildungen (modifiziert nach Schoetzau et al. 1995 [85]) 
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Tab. 1: Klassifikation der Fehlbildungen [79, 84] 

Art der Fehlbildung Definition 
Ei

nz
el

fe
hl

bi
ld

un
ge

n 
Malformation primärer morphologischer Defekt eines Organs, Organteils oder 

Körperregion aufgrund eines genetisch angelegten 
fehlgesteuerten Entwicklungsprozesses 

Disruption sekundärer morphologischer Defekt eines Organs, Organteils oder 
Körperregion durch äußere Einwirkung eines primär normalen 
Entwicklungsprozesses 

Deformation durch mechanische Kräfte verursachte abnormale Form oder 
Lage eines primär regelrecht angelegten Organs oder Körperteils 

Dysplasie pathologische Morphologie aufgrund genetisch verursachter 
zellulärer Funktionsstörung (Dyshistiogenese) 

m
ul

tip
le

 
Fe

hl
bi

ld
un

ge
n 

Syndrom Kombination angeborener Entwicklungsstörungen gemeinsamer 
Ätiologie (pathogenetisch miteinander verbunden) 

Sequenz Kombination angeborener Entwicklungsstörungen als Folge eines 
pathogenetisch auslösenden Faktors (Kaskade von Ereignissen) 

Assoziation statistisch gehäuft auftretende Kombination angeborener 
Entwicklungsstörungen ohne bekannte gemeinsame 
Pathogenese/Ätiologie 

 

Die Unterteilung hinsichtlich des Schweregrades der Fehlbildungen erfolgt in kleine und 

große Fehlbildungen. Die großen Fehlbildungen (Majoranomalien) beeinträchtigen die 

Lebensfähigkeit bzw. Lebensqualität und bedürfen einer medizinischen Intervention. Als 

kleine Fehlbildungen (Minoranomalien) werden eindeutige, aber minimale und funktionell 

unbedeutende Formabweichungen bezeichnet [80, 86].  

 

1.4.2 Klassifikation von Fehlbildungen nach ICD-10 

Von der Weltgesundheitsorganisation (WHO) wird das weltweit anerkannte 

Diagnoseklassifikationssystem der Medizin ICD-10-WHO (International Statistical 

Classification of Diseases and Related Health Problems, aktuell in der 10. Revision) zur 

systematischen Verschlüsselung von Diagnosen erstellt und das DIMDI (Deutsches Institut 

für Medizinische Dokumentation und Information) überträgt diese Klassifikation ins Deutsche. 

In Kapitel XVII werden die Angeborene Fehlbildungen, Deformitäten und 

Chromosomenanomalien unter der Notation Q00–Q99 aufgeführt [87]. 

Im Rahmen der Fehlbildungserfassung wird der bis zu 5-stellige ICD-10-Code durch eine 

Erweiterung in Adaptation des Royal College of Paediatrics and Child Health ergänzt, um die 

Diagnosen möglichst genau zu kodieren [88]. 
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1.5 Qualität der pränatalen Sonografie 

Die pränatale Sonografie ist heute in der Schwangerschaftsvorsorge fest etabliert und eine 

wichtige Aufgabe besteht in der Feststellung einer intakten Schwangerschaft zur Fortführung 

der Gravidität und Geburtsplanung. Dabei können auch frühzeitig fetale Fehlbildungen 

erkannt werden.  

Die umfangreiche Anwendung der pränatalen Sonografie sollte Anlass zur Frage nach dem 

Nutzen dieser Methode sein. Dabei stellt sich die Validierung dieser Routinediagnostik als 

sehr schwierig heraus und bei Kritikern wird häufig die Qualität der pränatalen Sonografie 

diskutiert.  

 

Es gibt nur wenige Arbeiten, bei denen systematisch die pränatal gestellten Diagnosen mit 

der tatsächlichen postnatalen Diagnose verglichen werden. Verschiedene Autoren 

unterteilen die pränatal-sonografisch diagnostizierten Fälle postnatal nicht nur in zutreffend 

„ja“ oder „nein“, sondern bilden Untergruppen für die Beurteilung [52, 89]. 

Stiller et al. zeigten 2001 in einer Studie in der Schweiz eine sehr gute Qualität der 

pränatalen Sonografie. In über 80% der Fälle stimmten die pränatal-sonografisch 

diagnostizierten Befunde mit der tatsächlichen klinischen bzw. autoptischen Diagnose 

vollkommen überein und es wurde kein Schwangerschaftsabbruch aufgrund einer falschen 

pränatal-sonografischen Diagnose vorgenommen [52]. Bereits im Jahr 1994 veröffentlichten 

Brand et al. vergleichbare Ergebnisse in einer Studie aus der Region Yorkshire. Hier lag bei 

97% der Fälle eine vollständige Übereinstimmung der pränatal-sonografischen und 

postnatalen Diagnose vor [89]. Trotz dieser sehr guten sonografischen Qualität besteht ein 

Unsicherheitsfaktor, über den die Schwangere beraten werden muss [52, 89]. 

 

Bezüglich der Detektionsraten der pränatalen Diagnostik fanden verschiedene Untersucher 

heraus, dass nur 44% bis 68% der angeborenen Malformationen im Rahmen der Routine-

Sonografie einschließlich der Feinsonografie entdeckt werden [90, 91]. Schramm et al. 

veröffentlichten bereits 1987 eine Arbeit, in der die Sensitivität mit 97%, die Spezifität mit 

99%, der positiv prädiktive Wert mit 98% und der negativ prädiktive Wert von 97% für die 

sonografische Pränataldiagnostik der UFK München angegeben wurde [92]. In der von 1990-

1993 durchgeführten Eurofetus Studie (61 europäische Pränataldiagnostik-Abteilungen mit 

entsprechender Feinsonografie) wurde bei 3.685 betrachteten Schwangerschaften in 61,4% 

der Fälle die pränatale Diagnose postnatal bestätigt. Dabei lag die Detektionsrate großer 

gegenüber kleinen Fehlbildungen bei 73,7% bzw. 45,7% [93]. 

In einer von Ritchie et al. 2005 veröffentlichten gesundheitsökonomischen Evaluation 

sonografischer und serologischer Früherkennungsprogramme in der Pränatalmedizin wurden 

65% der fetalen Anomalien aus 50.000 betrachteten Schwangerschaften erkannt [94, 95]. 
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1.6 Aufgabestellung und Zielsetzung 

Im Gegenteil zu den oben aufgeführten Ergebnissen unter Studienbedingungen soll in der 

hier vorliegenden Arbeit die Korrelation pränataler und postnataler Befunde im Rahmen der 

klinischen Routinediagnostik, wie sie in einem DEGUM-II-Zentrum und Krankenhaus der 

Schwerpunktversorgung erfolgt, dargestellt werden. 

Kernpunkt der vorliegenden Arbeit war die retrospektive Gegenüberstellung der in der 

pränatalen Diagnostik (Sonografie, Amniozentese) festgestellten Fehlbildungen mit den 

postnatalen Diagnosen im Zeitraum 2005 bis 2010. Ausgeschlossen wurden pränatale 

Diagnosen, bei denen keine strukturellen Anomalien der Feten vorhanden waren, wie das 

fetofetale Transfusionssyndrom, fetale Herzrhythmusstörungen und erst postnatal entdeckte 

Fehlbildungen. Ziel dieser Arbeit war die Bestimmung des positiv prädiktiven Wertes für den 

pränatalen Ultraschall bezogen auf einzelne Diagnosegruppen pränatal diagnostizierter 

Fehlbildungen im Verhältnis zu den postnatalen Befunden. Die vorliegende Studie soll einen 

Beitrag zur Einschätzung der Treffsicherheit in der pränatalen Diagnostik leisten, indem 

Schwächen und Stärken aufgezeigt und ausgewertet werden. Unter Berücksichtigung der 

Diagnosegruppen standen folgende Fragen im Vordergrund: 

1) Wie hoch war die Treffsicherheit bzw. der positiv prädiktive Wert aller betrachteten 

Fälle insgesamt und in den einzelnen Diagnosegruppen?  

2) Welche falsch positiven Diagnosen und Differenzialdiagnosen wurden gestellt? 

3) Welche epidemiologischen Auffälligkeiten konnten in den einzelnen 

Diagnosegruppen gefunden werden (maternales Alter, BMI der Mutter, 

Schwangerschaftsausgang, Geschlechtsverteilung, Gestationalter, Geburtsgewicht 

der Lebendgeborenen)? 
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2 Material und Methoden 

2.1 Studienkohorte 

In den Jahren 2005 bis 2010 wurden in der Klinik für Frauenheilkunde und Geburtshilfe des 

Johanniter-Krankenhauses Stendal 5.119 Kinder lebend und 14 tot geboren. Im 

Studienzeitraum vom 01.01.2005 bis 31.12.2010 wurden in der Abteilung Geburtshilfe, 

Pränatale Diagnostik (Leitung CA Dr. S. Henschen), einem DEGUM-II-Zentrum, der Klinik für 

Frauenheilkunde und Geburtshilfe Johanniter-Krankenhauses Genthin-Stendal 3.057 

Schwangere insgesamt untersucht (Krankenhausstatistik, Controlling KH Stendal).  

Das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt erhielt aus der Frauenklinik Stendal Meldungen 

zu 700 Schwangeren, bei denen eine weiterführende sonografische Diagnostik gemäß 

DEGUM Stufe II durchgeführt wurde und deren Ergebnis einen pathologischen Befund 

zeigte. Darin eingeschlossen sind Patientinnen, die zur feindiagnostischen Untersuchung in 

die Frauenklinik Stendal überwiesen wurden. In 562 Fällen wurden bei den Ungeborenen 

relevante Fehlbildungen (FB) oder Chromosomenaberrationen bzw. Softmarker (SM) 

diagnostiziert. Bei den restlichen 138 Fällen wurden keine Softmarker (SM) oder Anomalien 

diagnostiziert, hier zeigten sich als Ergebnis der Feinsonografie beispielsweise Wachstums-

retardierungen (IUGR) bei den Feten oder ein auffälliger Plazentabefund (Dopplersonografie). 

 

Tab. 2: Überblick Studienkohorte 

Feten/Schwangerschaften (2005-2010) Anzahl Prozent 
pränatale Ultraschall-Untersuchungen im KH Stendal* 3057 100,00 

Ultraschall-Meldungen an das Fehlbildungsmonitoring  
(inkl. zugewiesener Feindiagnostik) 700 22,90 

→ mit pathologischem Ultraschall-Befund 
mit Softmarker (SM) und/oder pränatale Fehlbildung (FB) 562 18,38 

→ mit pathologischem Ultraschall-Befund 
ohne Softmarker (SM) und/oder pränatale Fehlbildung (FB) 138 4,51 

* Abrechnungsdaten Ultraschall-Untersuchungen KH Stendal 2005-2010 
 

In der vorliegenden Arbeit werden die 562 Feten bzw. Kinder mit pathologischem 

Sonografie-Befund, die einen sonografischen Softmarker-Befund aufwiesen und bzw. oder 

bei denen pränatal eine Fehlbildung oder Chromosomenaberration festgestellt wurde, 

betrachtet. Eingeschlossen wurden alle Geborenen1, bei denen pränatal Softmarker bzw. 

große Fehlbildungen innerhalb der folgenden Diagnosegruppen diagnostiziert wurden: 

                                                

 
1 Geborene = Lebendgeborene + Totgeborene + Spontanaborte ab der 16. SSW + induzierte Aborte nach 

pränataler Diagnose 
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Softmarker Fehlbildungen in Diagnosegruppen 

- auffällige Kopfform bzw. Organsystemen 

- echogener Darm - Muskel/Skelett  

- Erweiterung Hirnventrikel - Herz  

- vergrößerte Nackentransparenz  - Niere/Ureter  

- Plexus choroideus Zysten  - Gastro  

- Pyeloectasie  - Atmung  

- singuläre Nabelschnurarterie  - Gehirn  

- Verkürzung der Röhrenknochen  - Kopf/Gesicht  

- White spots  - Chromosomen  

- Polyhydramnion  - andere 

- Oligo-/Anhydramnion   
- Double-Bubble-Phänomen   

- geballte Faust   

- hypoplastisches Nasenbein  

 

Als Ausschlusskriterien galten pathologische Ultraschall-Befunde des genannten Zeitraumes, 

bei denen pränatal weder Softmarker noch Fehlbildungen festgestellt wurden (138 Fälle). 

 

Alle pränatalen und postnatalen Daten sind Bestandteil der Meldungen an das 

Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt und entstammen der pränatal-diagnostischen 

Sprechstunde (des damaligen CA Dr. Henschen) sowie aus der Abteilung Geburtshilfe der 

Frauenklinik Stendal und aus der Kinderklinik Stendal. 

 

2.2 Pränataler Ultraschall und Gruppeneinteilung 

2.2.1 Gerätetechnische Ausstattung  

Alle Untersuchungen wurden im Rahmen der pränatal-diagnostischen Sprechstunde von 

Chefarzt Dr. Henschen durchgeführt. Zum Einsatz kamen folgende Ultraschall-Geräte: 

• Siemens Acuson S2000 (B-Bild, pw,-cw-und Farb-Doppler, ARFI-Bildgebung) 

• Philips HDI 5000 (B-Bild, pw,-cw-und Farb-Doppler) 

• Philips HD 3 (B-Bild, pw,-cw-und Farb-Doppler) 

Verwendet werden Sector- und Konvex-Schallköpfe mit einer Freguenz von 3,75 bzw. 5 MHz 

Doppler-Untersuchungen werden mit 3,75- bzw. 5 MHz-Sonden durchgeführt. Zur 

Transvaginalsonografie dient ein 5 MHz-Schallkopf. Auf exakte Beschreibungen wird an 

dieser Stelle verzichtet, da dies nicht Gegenstand der vorliegenden Arbeit war.  
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Zu den für diese Arbeit relevanten Untersuchungsmethoden im Rahmen der pränatalen 

Feindiagnostik gehörten Sonografie, Amniozentese, Chorionzottenbiopsie und 

Dopplersonografie. 

Postnatale Informationen wurden Epikrisen, Operationsberichten, pathologischen Gutachten 

und Sektionsberichten entnommen, die sich als Untersuchungsmethoden unter anderem 

Röntgen, MRT, CT, Labor oder pathologisch-anatomischer Gutachten bedienten.  

 

2.2.2 Untersuchte Organsysteme in der Feindiagnostik 

Die im Rahmen der sonografischen Feindiagnostik untersuchten Strukturen zeigt folgende 

Tabelle. 

 

Tab. 3: untersuchte Organsysteme im Rahmen der sonografischen Feindiagnostik 

Untersuchte Region Besonderheiten 
Kopf ZNS, Schädelform 

Skelett Wirbelsäule, Extremitäten 

Thorax Herz, Lungen 

Abdomen Gastrointestinaltrakt, Bauchwand 

Urogenitaltrakt Nieren, ableitende Harnwege, äußeres 
Genitale 

Nabelschnur Arteria umbilicales, Vena umbilicalis 

Uterus Plazenta, Arteria uterina 
 

In Rahmen des pränatalen Screenings werden biometrische Parameter beim Fetus 

vermessen. Sie werden entsprechend der Perzentilkurven im zeitlichen Zusammenhang zur 

Schwangerschaftswoche gesetzt [96]. Damit wird ein frühzeitiges Erkennen von 

Wachstumsstörungen ermöglicht. 

 

Im Rahmen dieser Arbeit werden große Fehlbildungen ausgewertet, die aufgrund des 

Schweregrades einer medizinischen Intervention bedürfen. Diese großen Fehlbildungen sind 

international gut definiert und werden länderübergreifend für Vergleiche herangezogen.  

 

Die im pränatalen Ultraschall gesehenen angeborenen Majormalformationen wurden zur 

besseren Übersicht in unterschiedliche Diagnosegruppen mit Bezug zum jeweiligen 

Organsystem eingeteilt (Tab. 4). 

In der folgenden Tabelle sind die Fehlbildungen aufgelistet, die bei dem gesamten 

Untersuchungskollektiv pränatal-sonografisch gesehen wurden. Es wird deutlich, dass bei 

einem Kind auch mehrere Fehlbildungen verschiedener Organe vorliegen können. 

 



Material und Methoden 

20 

Tab. 4: Einteilung der einzelnen Fehlbildungen und Fehlbildungsgruppen in Diagnose-

gruppen mit Organsystembezug 

Diagnosegruppe Fehlbildungen und Fehlbildungsgruppen 

Muskel/Skelett 
Reduktionsfehlbildungen Extremitäten 

Muskel/Skelett, andere* 

Herz 

Fallot-Tetralogie 

Transposition der großen Gefäße (TGA) 

Linksherzhypoplasie-Syndrom 

Aortenisthmusstenose 

Herz, andere* 

Niere/Ureter 

Nierenagenesie, einseitig 

Zystennieren 

Nieren-/Ureter, andere* 

Gastro 

Oesophagusatresie/-stenose/-fistel 

Omphalocele 

Gastroschisis 

Gastro, andere* 

Atmung Atmungssystem, andere* 

Gehirn 

Spina bifida 

Anencephalie 

congenitale Hydrocephalie 

Arhin-/Holoprosencephalie 

Gehirn, andere* 

Kopf/Gesicht 
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte 

Kopf + Gesicht, andere* 

Chromosomen Chromosomen 

andere  
Fehlbildungen, die nicht einer der o.g. Gruppen zugeordnet 
werden können (z.B. siamesische Zwillinge, fetofetales 
Transfusionssyndrom, Hydrops fetalis, Thorakopagus) 

* gruppierte Fehlbildungen 

 

2.2.3 Dokumentation der Feindiagnostik 

Zur Qualitätssicherung des pränatal-diagnostischen Programmes ist es wichtig, Daten der 

Patientinnen und Untersuchungen einheitlich zu erfassen. Bei der in der Zwischenzeit 

vorhandenen Anzahl der Untersuchungen bietet sich die Erfassung mittels EBV 

(elektronische Bildverarbeitung) an, die neben Verwaltung großer Datenmessungen einen 

ständigen Zugriff zur Analyse spezielle Fragestellung möglich. 
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Nach Abschluss der sonografischen Untersuchungen werden etwaige vorliegende 

Besonderheiten zusammen mit den fetometrischen Daten und dem Plazentasitz auf dem 

Anamnesebogen vermerkt. Die invasive Diagnostik muss ausführlich bezüglich ihrer 

Technik, den Ergebnissen, dem Versand von Untersuchungsmaterial, der durchgeführten 

Rhesusprophylaxe und den Nachuntersuchungen dokumentiert und die Dokumentation dem 

nachbetreuenden Arzt übermittelt werden bzw. zur Verfügung stehen.  

 

Die erhobenen Befunde der pränatalen Diagnostik werden in einer interdisziplinären 

Datenbank mittels View Point GE Healthcare (2005-2007 Version 4.12, 2007-2010 Version 

5.5, ab 2010 Version 5.6.7.365) archiviert. ViewPoint ist ein anwenderorientiertes, modular 

aufgebautes Bild- und Befunddokumentationssystem und kann von an dieses System 

angebundenen Rechnern (Kreissaal, Wochenbettstation, Sprechstunde Pränataldiagnostik) 

aus genutzt werden. Im Laufe einer Ultraschallunteruchung werden die erstellten 

Ultraschallbilder und alle verfügbaren Daten eines Falles direkt in ein digitales 

Bildspeicherprogramm, (Sybase SQL Datenbank) übertragen. Dieses 

Datenverarbeitungsprogramm ist unterteilt in die Arbeitsbereiche Patientendaten, 

Untersuchung und Archiv.  

Im Archiv können zur Recherche alle erhobenen Befunde und Bilder inklusive der ebenfalls 

eingegebenen pathologischen Autopsie-Befunde und Bilder eingesehen werden. 

 

Als Einschlusskriterien galten große Fehlbildungen und Anomalien folgender Bereiche: 

1. Muskel/Skelett 

2. Herz-Kreislauf 

3. Niere/Harntrakt 

4. Verdauungstrakt 

5. Atmungssystem 

6. Zentrales Nervensystem 

7. Kopf und Gesicht 

8. Chromosomale Aberrationen 

9. andere (Fehlbildungen, die nicht einer der o.g. Gruppen zugeordnet werden können) 

 

2.2.4 Beteiligte Einrichtungen 

Die verwendeten pränatalen Daten sowie postnatalen Befunde (Epikrisen, postnatale 

Sonografiebefunde und Angaben laut Auskunft der Mutter aus dem Untersuchungs-Heft) 

entstammen folgenden Einrichtungen: 

• Pränatale Sprechstunde, DEGUM II, Klinik für Frauenheilkunde und Geburtshilfe 

Johanniter Krankenhaus Stendal-Genthin (Chefarzt Dr. S. Henschen von bis 2011) 
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• Klinik für Kinder und Jugendmedizin/Neonatologie Johanniter Krankenhaus Stendal, 

(bis 2007 Chefarzt Prof. Dr. W. Görke, ab 2008 Chefarzt Dr. H-P. Sperling) 

• Universitätskinderklinik der Otto-von-Guericke-Universität Magdeburg (Klinikdirektor 

Prof. Dr. G. Jorch) 

• Klinik für Gynäkologie und Geburtshilfe des Kreiskrankenhauses Prignitz Perleberg 

(Chefärztin Dr. R. Frahm) 

• Klinikum für Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Perinatalzentrum Level I , Städtisches 

Klinikum Brandenburg (Chefarzt Prof. Dr. E. Beck) 

• Klinik für Gynäkologie und Geburtshilfe, Havellandklinik GmbH Rathenow (Chefarzt 

Dr. P. Könnecke)  

• Praxis für Pathologie Stendal (PD Dr. M. Schultz, Fr. Dr. P. Lüders) 

• niedergelassene Fachärzte für Frauenheilkunde und Geburtshilfe:  

Frau Dr. G. Fierfas (Wittenberge), Frau DM K. Czerny (Wittenberge), Herr Dr. P. 

Rodewald (Perleberg), Frau Dr. A. Sturm (Perleberg), Frau A. Pioch (Perleberg), Frau 

DM D. Simon (Pritzwalk), Frau DM S. Döhmann (Rathenow), Frau DM Krämer 

(Rathenow), Frau DM I. Mewes (Osterburg), Frau DM E. Pommrich (Osterburg), Frau 

DM B. Zirkenbach (Osterburg), Herr MR H.-J. Reinschmied (Osterburg), Frau Dr. B. 

Weinke (Genthin), Frau Dr. Kist (Genthin), Frau Dr. S. Böttcher (Seehausen), Herr 

DM T. Blume (Stendal), Frau DM I. Heber (Stendal), Herr Fr. E. Müller (Havelberg), 

Herr  Dr. J. Michels (Freiburg) 

• Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt an der Medizinischen Fakultät der Otto-von-

Guericke-Universität Magdeburg (Ärztliche Leiterin bis 2009 Frau Dr. S. Pötzsch, ab 

2010 Frau Dr. A. Rißmann). 

 

Es wurden alle pränatal erkannten Anomalien ausgewertet und zusätzlich alle relevanten 

falsch negativen Diagnosen, soweit sie in Kombination mit anderen pränatal erkannten oder 

vermuteten Malformationen auftraten und somit Teil des untersuchten Patientengutes waren, 

berücksichtigt und der positiv prädiktive Wert berechnet. 

 

2.3 Datenerfassung 

Das Fehlbildungsmonitoring erhält mittels standardisierten Fragebögen Meldungen zu 

angeborenen Fehlbildungen und Anomalien aus dem gesamten Bundesland Sachsen-

Anhalt, diese werden pseudonymisiert und es erfolgt eine Zuordnung der gemeldeten prä- 

und postnatalen Befunde. 

Die Datenerfassung aus den eingehenden Meldebögen und die Datenverarbeitung sowie 

deren Analyse erfolgt computergestützt mit Hilfe einer speziell erstellten Datenbank (SQL-

Datenbanksystem) mit dem Namen MADEFAN (Malformation, Deformität, Anomalie). Um 
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eine exakte Erfassung zu gewährleisten, werden die Diagnosen nach der International 

Classification of Disease, 10th Revision (ICD-10-WHO) und einer Erweiterung (Adaptation 

des Royal College of Pediatrics an Child Health) kodiert.  

 

Grundlage für die vorliegende Arbeit sind die Fälle der Geburtsjahrgänge 2005 bis 2010, bei 

denen in der pränatal-diagnostischen Sprechstunde der Frauenklinik Stendal der 

durchgeführte Ultraschall bzw. die weiterführende invasive Diagnostik einen pathologischen 

Befund zeigte. Für diese Fälle wurde ein postnataler Datensatz (Meldung über 

standardisierten Fragebogen (Anhang B) aus der Klinik für Frauenheilkunde und Geburtshilfe 

des KH Stendal) erstellt und im MADEFAN erfasst. Diese Falldatensätze wurden für die 

weitere Bearbeitung und Auswertung aus der Datenbank MADEFAN generiert und mit dem 

Tabellenkalkulationsprogramm Microsoft® Excel 2010 wiedergegeben. Die deskriptive 

statitstische Datenauswertung in dieser Arbeit erfolgte mit Hilfe von Microsoft® Excel 2010. 

 

Außer den Hauptdiagnosen wurden folgende Parameter erfasst: 

• Daten der Mutter (Alter zum Zeitpunkt der ersten Untersuchung, Gravida, Para, 

Medikation, Risiken) 

• Daten des Kindes (Karyotyp, SSW der Geburt, Geburtsgewicht) 

• diagnostische Maßnahmen (Sonografie, Amniozentese, Choriozottenbiopsie, 

Chordozentese, Dopplersonografie) 

• weitere Angaben (Entbindungsmodus, Untersuchungsindikation zur Feindiagnostik, 

pränatal therapeutische Maßnahmen) 

 

2.4 Statistische Methoden 

Ziel dieser Arbeit war die Gegenüberstimmung der in der pränatalen Feindiagnostik 

festgestellten Fehlbildungen mit den postnatalen Diagnosen (Darstellung der Häufigkeiten 

und prozentualer Anteile) sowie die Bestimmung des positiv prädiktiven Wertes für einzelne 

Diagnosegruppen pränatal diagnostizierter Fehlbildungen im Verhältnis zu den postnatalen 

Befunden.  

Der positiv prädiktive Wert bzw. positive Vorhersagewert ist definiert als die 

Wahrscheinlichkeit, dass bei positiv getesteten Patienten der Befund tatsächlich positiv ist. 

Er dient als Parameter zur Einschätzung der Aussagekraft medizinischer Testverfahren und 

wird als Quotient aus der Anzahl der richtig positiv diagnostizierten (A) durch die Gesamtzahl 

aller positiv getesteten Patienten (A+B) berechnet.  
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2.5 Methoden der postnatalen Auswertung im Ergebnisteil (retrospektive Analyse 
der postnatalen Diagnosen in Bezug zum pränatalen Befund) 

Retrospektiv wurden Daten zu 3.057 Schwangerschaften (Jahre 2005-2010) der 

geburtshilflichen Klinik des Johanniter-Krankenhauses (DEGUM II) ausgewertet. In 562 

Fällen war ein pathologischer pränataler Ultraschallbefund mit postnataler Fehlbildung (FB) 

und/oder Softmarker (SM) nachweisbar, das entspricht 18,4%. Die Einteilung erfolgte in drei 

Gruppen:  

[1] nur Softmarker (SM) 

[2] Softmarker (SM) + Fehlbildungen (FB) 

[3] Fehlbildungen (FB) 

 

Insgesamt erfüllten 234 Fälle die Einschlusskriterien und die pränatal erhobenen 

Fehlbildungen wurden in folgende neun Diagnosegruppen eingeteilt: 

• Muskel/Skelett 

• Herz 

• Nieren /Ureter 

• Gastro 

• Atmung 

• Gehirn 

• Kopf/Gesicht 

• Chromosomenaberrationen 

• andere 

Es ist darauf hinzuweisen, dass bei einem Kind auch mehrere Fehlbildungen verschiedener 

Organe bzw. Organsysteme vorliegen können und somit einige Kinder in mehreren 

Diagnosegruppen erfasst wurden. 

 

Anhand der postnatal erhaltenen Information wurden die pränatal diagnostizierten Befunde 

mit den postnatal erhobenen Befunden verglichen und folgendermaßen bewertet: 

• bestätigt (1:1), 

• bestätigt, postnatal mehr (1:1+n) 

• bestätigt, postnatal weniger (1:1-n) 

• Diagnose ähnlich (gleiches Organsystem betreffend) 

• nicht bestätigt, wichtig 

• nicht bestätigt, unwichtig 

• nur Softmarker, postnatal gesund 

• postnatal nicht bekannt 

• postnatal nicht untersucht 
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3 Ergebnisse 

3.1 Patientenkollektiv 

3.1.1 Untersuchte Fälle  

Von den 700 Fällen mit pathologischem Ultraschall-Befund wurde in 562 Fällen (80,29%) ein 

pathologischer pränataler Ultraschallbefund mit Softmarker (SM) und/oder mindestens einer 

großen pränatalen Fehlbildung (FB) nachgewiesen. In 138 Fällen (19,71%) wurde ein 

pathologischer Feindiagnostik-Befund ohne pränatale Fehlbildungen und/oder Softmarker 

diagnostiziert (z.B. eine auffällige Dopplersonografie oder eine Wachstumsretardierung 

(IUGR)) (Tab. 5). 

Die 562 Fälle eines pathologischen Pränatalbefundes mit großer Fehlbildung und/oder 

Softmarker unterteilen sich in 328 Fälle (58,36%), bei denen nur Softmarker gesehen wurden 

und 234 Fälle (41,64%), bei denen mindestens eine große Fehlbildung (mit oder ohne 

Softmarker) diagnostiziert wurde.  

 

Tab. 5: Untersuchte Fälle der Studienkohorte 

Feten/Schwangerschaften (2005-2010) Anzahl 
Prozent 

auf 700 Fälle 
bezogen 

auf 562 Fälle 
bezogen 

pathologische Feindiagnostik-Meldungen 700 100,00  

→ ohne Softmarker (SM) und/oder pränataler 
Fehlbildung (FB) 138 19,71  

→ mit Softmarker (SM) und/oder  
pränataler Fehlbildung (FB) 562 80,29 100,00 

 → nur SM (ohne FB) 328 46,86 58,36 

 → FB (mit oder ohne SM)  234 33,43 41,64 
 

Somit erfüllen 234 Fälle die Einschlusskriterien und werden in dieser Arbeit ausführlich 

ausgewertet (Überblick der 234 Fälle in Anhang C), das entspricht 33,43% der 700 Fälle mit 

pathologischem Feindiagnostik-Befund. Ein Vergleich der pränatalen Untersuchungsbefunde 

und der postnatalen Befunde sowie die Ermittlung der falsch positiven Diagnosen erfolgt. 

 

Diese 234 Fälle mit mindestens einer pränatal diagnostizierten großen Fehlbildung 

unterteilen sich in 168 Fälle (71,79%), bei denen eine oder mehrere Fehlbildungen ohne 

Softmarker gesehen wurden sowie 66 Fälle (28,21%) mit Fehlbildung und zusätzlichen 

Softmarkern (Tab. 6). 
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Tab. 6: Eingeschlossene Fälle mit pränatal diagnostizierten großen Fehlbildungen 

Feten/Schwangerschaften (2005-2010) Anzahl 
Prozent 

auf 562 Fälle 
bezogen 

auf 234 Fälle 
bezogen 

pathologische Feindiagnostik-Meldungen  
mit pränataler Fehlbildung (FB) gesamt 234 41,64 100,00 

→ FB und SM 66 11,74 28,21 

→ nur FB (ohne SM) 168 29,89 71,79 
 

3.1.2 Pränatale Diagnosen und Diagnosegruppen 

Pro Fall wurden die pränatal diagnostizierten Fehlbildungen bzw. gruppierten Fehlbildungen 

(z.B. „Gehirn, andere“) ausgewertet. Tabelle 7 listet die pränatalen Diagnosen auf. Es ist zu 

beachten, dass pro Fet mehrere Fehlbildungen diagnostiziert worden sein können.  

 

Tab. 7: Pränatal diagnostizierte große Fehlbildungen (n=311) 

Pränatal diagnostizierte 
Fehlbildungen 

Häufigkeiten 
Feten* Diagnosen Diagnosegruppe 

Spina bifida 2 2 

37 

G
eh

irn
 Anencephalie 1 1 

congenitale Hydrocephalie 5 5 
Arhin-/Holoprosencephalie 2 2 
Gehirn, andere# 24 27 
Fallot-Tetralogie 2 2 

130 

H
er

z 
Transposition der großen Gefäße 
(TGA) 1 1 

Linksherzhypoplasie-Syndrom 2 2 
Aortenisthmusstenose 1 1 
Herz, andere# 108 124 
Lippen- und Lippen-Kiefer-
Gaumen-Spalte 8 8 

14 

Ko
pf

/ 
G

es
ic

ht
 

Kopf + Gesicht, andere# 5 6 
Oesophagusatresie/-stenose/ 
-fistel 1 1 

15 

G
as

tro
 

Omphalocele 5 5 
Gastroschisis 4 4 
Gastro, andere# 5 5 
Nierenagenesie, einseitig 4 4 

52 

N
ie

re
/ 

U
re

te
r 

Zystennieren 5 5 
Nieren-/Ureter, andere# 38 43 
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Fortsetzung Tab. 7: 
Reduktionsfehlbildungen 
Extremitäten 2 2 

23 

M
us

ke
l/ 

Sk
el

et
t 

Muskel/Skelett, andere# 20 21 

Atmungssystem, andere# 3 3 3 

At
m

un
g 

Chromosomen 13 13 13 

C
hr

om
o-

so
m

en
 

sonstige Diagnosen# 22 24 24 andere 

* Mehrfachnennung pro Fet möglich 
# gruppierte Fehlbildungen   311 gesamt 

 

Entsprechend der internationalen Literatur wurden die Fehlbildungen und Fehlbildungs-

gruppen zu neun Diagnosegruppen anhand der verschiedenen Organsysteme zusammen-

gefasst. Die Bildung der Diagnosegruppen und Zugehörigkeit der einzelnen Fehlbildungen 

bzw. Fehlbildungsgruppen wurde bereits in Tabelle 4 auf Seite 20 dargestellt. 

Insgesamt wurden für die 234 Feten mit pränatal diagnostizierter großer Fehlbildung 311 

Diagnosen kodiert, das entspricht durchschnittlich 1,3 Diagnosen pro pränatal untersuchtem Fet. 

 

 
Abb. 2: Häufigkeitsverteilung pränatal diagnostizierter großer Fehlbildungen in den 

Diagnosegruppen (n=311)  
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Fehlbildungen des Herz-Kreislaufsystems traten im Untersuchungszeitraum mit 130 

kodierten Diagnosen (41,80%) am häufigsten auf. An zweiter Stelle der häufigsten 

Fehlbildungen liegen die Malformationen der Nieren und des Harntraktes mit 52 Diagnosen 

(16,72%). Fehlbildungen des zentralen Nervensystems (Gehirn) wurden mit 37 Diagnosen 

(11,90%) an dritter Stelle unter den häufigsten angeborenen Fehlbildungen registriert. 

 

3.1.3 Zeitpunkt der pränatalen Diagnosestellung 

In Tabelle 8 wird das Gestationsalter (Schwangerschaftswoche = SSW) der Schwangeren 

bei der pränatal-diagnostischen Feststellung einer Fehlbildung innerhalb der verschiedenen 

Diagnosegruppen dargestellt.  

Ein Großteil der Fehlbildungen wurde im Median in der 23. bzw. 24. SSW festgestellt. Der 

Median lag am höchsten in den Gruppen Muskel/Skelett und Nieren/Ureter (jeweils 24. 

SSW) und am niedrigsten bei den Chromosomenanomalien (15. SSW) und 

gastrointestinalen Fehlbildungen (17. SSW).  

 

Tab. 8: Gestationsalter bei Feststellung der Fehlbildung 

Diagnosegruppe Feten  
mit FB* 

Pränataldiagnostik pathologisch in SSW 
min SSW max. SSW Mittelwert Median 

Muskel/Skelett 21 10 38 25 24 

Herz 111 10 36 22 21 

Niere/Ureter 42 12 37 25 24 

Gastro 15 10 38 18 17 

Atmung 3 22 26 24 23 

Gehirn 30 13 38 24 23 

Kopf/Gesicht 12 12 34 22 23 

Chromosomen 13 10 22 16 15 

andere 22 13 34 22 21 

* Mehrfachnennung pro Fet möglich 

 

3.1.4 Korrelation prä- und postnataler Befunde 

Die nachfolgenden Tabellen geben einen Überblick über die postnatal bewertete 

Treffsicherheit der pränatal diagnostizierten großen Fehlbildungen bzw. sonografischen 

Softmarker. 
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Tab. 9: Bewertung der Treffsicherheit prä-/postnataler Befunde aller Fälle (n=562) 

alle Fälle 
(SM + FB) 

postnatal 
bestätigt 

postnatal  
nicht bestätigt 

postnatal 
nicht bekannt 

nur SM, 
postnatal 
gesund 

Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl % 
562 100 201 35,77 44 7,83 37 6,58 280 49,83 

 

Aus Tabelle 9 ist ersichtlich, dass von allen 562 Fällen mit pränatal festgestellten 

Fehlbildungen und/oder Softmarkern in 201 Fällen (35,77%) postnatal eine Übereinstimmung 

der Diagnosen bestand. Bei insgesamt 44 aller Fälle (7,83%) wurden die Fehlbildungen nicht 

bestätigt, es war kein postnataler Befund bekannt (6,58%) oder es handelte sich nur um 

Softmarker und die Kinder waren postnatal gesund (49,83%).  

 

Von den 234 Fällen mit pränatal festgestellten großen Fehlbildungen (mit oder ohne 

Softmarker) konnten insgesamt in 179 Fällen (76,49%) die Fehlbildungen postnatal bestätigt 

werden, bei 23,51% bestand keine Übereinstimmung der Diagnosen bzw. es war kein 

postnataler Befund bekannt (Tab. 10). 

 

Tab. 10: Bewertung der Treffsicherheit prä-/postnataler Befunde großer Fehlbildungen mit 

oder ohne Softmarker (n=234) 

Fälle mit Fehlbildungen postnatal  
bestätigt 

postnatal  
nicht bestätigt 

postnatal 
nicht bekannt 

 Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl % 
FB mit SM 66 100 52 78,79 4 6,06 10 15,15 

FB ohne SM 168 100 127 75,60 19 11,31 22 13,09 

FB gesamt 234 100 179 76,49 23 9,83 32 13,68 
 

Die pränatal festgestellten großen Fehlbildungen, bei denen pränatal auch Softmarker 

gesehen wurden (n=66), konnten in 78,79% der Fälle bestätigt werden, bei insgesamt 

21,21% der Fälle bestand postnatal keine Übereinstimmung der Diagnosen bzw. es gab zum 

postnatalen Befund keine Angaben. Die pränatal festgestellten großen Fehlbildungen ohne 

Softmarker (n=168) konnten in 75,60% der Fälle bestätigt werden, bei insgesamt 24,40% der 

Fälle bestand postnatal keine Übereinstimmung der Diagnosen bzw. war kein postnataler 

Befund bekannt. 

 

Bei den 328 Fällen, die in der Pränataldiagnostik nur sonografische Softmarker zeigten, fällt 

eine geringe Anzahl von 22 Fällen auf, bei denen die pränatal diagnostizierten 

sonografischen Softmarker (6,71%) allein die Ursache für die weitere invasive Diagnostik 

waren. Bei insgesamt 301 Kindern (91,77%) waren die pränatal gesehenen Softmarker im 
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weiteren Verlauf der Schwangerschaft oder postnatal nicht mit einer strukturellen Anomalie 

verbunden. Die Rate der Geborenen mit unbekanntem postnatalem Befund ist mit 1,52 % (5 

Fälle) sehr gering (Anhang D, Tab. D1). 

 

3.1.5 Angaben zur Schwangerschaft 

Nachfolgend werden die Parameter Mutteralter, BMI, vorausgegangene Schwangerschaften, 

medikationspflichtige Erkrankungen der Mutter sowie durchgeführte invasive pränatal-

diagnostische Maßnahmen, die von den werdenden Müttern angegeben wurden, 

differenziert innerhalb der Gruppe aller 562 Fälle und in der Gruppe mit diagnostizierten 

Fehlbildungen (234 Fälle) betrachtet. 

 

3.1.5.1 Mutteralter 

Tab. 11: Überblick Mutteralter zur Geburt bzw. Abruptio 

 
562 Fälle 234 Fälle 

Min Max Mittelwert Median Min Max Mittelwert Median 
Mutteralter 14 43 28,99 29,00 14 43 28,39 28,00 
 

Das durchschnittliche Alter der Mütter zur Geburt bzw. Abruptio betrug 29 Jahre, der Median 

in der Gruppe der 562 Schwangeren lag ebenfalls bei 29 Jahren (Spannweite von minimal 

14 Jahre bis maximal 44 Jahre). In der Gruppe der 234 Fälle betrug das durchschnittliche 

Mutteralter sowie der Median 28 Jahre (ebenfalls Spannweite von 14-43 Jahren).  

In Tabelle 12 wird das mütterliche Alter gruppiert für alle 562 Fälle und die Gruppe mit 

diagnostizierten Fehlbildungen (234 Fälle) dargestellt. 

 

Tab. 12: Mutteralter gruppiert zur Geburt bzw. Abruptio 

Mutteralter gruppiert 562 Fälle Prozent 234 Fälle Prozent 
unter 20 Jahre 23 4,09 11 4,70 

20 bis 24 Jahre 109 19,40 59 25,21 

25 bis 29 Jahre 170 30,25 68 29,06 

30 bis 34 Jahre 158 28,11 54 23,08 

35 bis 39 Jahre 79 14,06 30 12,82 

ab 40 Jahre 22 3,91 11 4,70 

keine Angabe 1 0,18 1 0,43 

gesamt 562 100,00 234 100,00 
 

Es ist erkennbar, dass das Alter der Mütter der 562 bzw. 234 pathologisch diagnostizierten 

Fälle inhomogen war. In der Gruppe aller Fälle hatten 79 Frauen (14,06%) ein Alter von 35 
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bis 39 Jahren, 22 Frauen waren 40 Jahre alt oder älter (3,91%). Der größte Anteil von 

Müttern liegt mit 170 Frauen zwischen 25 und 29 Jahren, das entspricht 30,25 %.  

Bezüglich des Mutteralters wurde ein Fall registriert, der postnatal nicht nachvollziehbar war, 

das entspricht 0,18% in Bezug auf 562 Fälle bzw. 0,43% in Bezug auf 234 Fälle, wie die o.g. 

Tabelle zeigt.  

 

3.1.5.2 Body-Mass-Index (BMI) 

Tab. 13: BMI der Mütter zu Beginn der Schwangerschaft 

 
562 Fälle 234 Fälle 

Min Max Mittelwert Median Min Max Mittelwert Median 
BMI 15,43 49,61 24,52 23,24 15,43 49,61 24,24 23,12 
 

Wie Tabelle 13 zu entnehmen ist, betrug der Body-Mass-Index (BMI) zu Beginn der 

Schwangerschaft in Bezug auf 562 Fälle als Mittelwert 24,52 (Spannweite 15,43-49,61) und 

der Median 23,24. In Bezug auf 234 Fälle lag der Median des BMI bei 23,12 und der 

Mittelwert bei 24,24 bei gleicher Spannweite. 

 

3.1.5.3 Vorausgegangene Schwangerschaften 

Tab. 14: Gravidität 

Gravidität 562 Fälle Prozent 234 Fälle Prozent 
erste Gravidität in Studie 204 36,30 85 36,32 

vor Studie mindestens 1 Gravidität 358 63,70 149 63,68 
 

Im Rahmen dieser Studie handelt es sich bei etwa zwei Dritteln (64%) der Mütter nicht um 

die erste Schwangerschaft, während 36,3 % der Frauen in dieser Untersuchung Nullipara 

waren (Tab. 14). Eingeflossen sind hierbei neben den lebend geborenen Kindern auch die 

Anzahlen der Totgeborenen, medizinisch induzierten Aborte, Spontanaborte, extrauterinen 

Schwangerschaften sowie vorausgegangenen Schwangerschaftsabbrüche. 

 

Insgesamt wurden für die 562 Fälle aller pränatal diagnostizierten Fälle 676 

vorausgegangene Schwangerschaften mit 437 Lebendgeborenen (64,64%) und in der Teil-

Gruppe der 234 pränatal diagnostizierten Fehlbildungsfälle 279 vorausgegangene 

Schwangerschaften mit 180 Lebendgeborenen (64,62%) registriert (Abb. 3, Anhang D, Tab. 

D2). Durchschnittlich ergeben sich pro Mutter 1,2 vorausgegangenen Schwangerschaften.  
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Abb. 3: Schwangerschaftsausgang vorausgegangener Schwangerschaften 

 

3.1.5.4 Durchgeführte invasive Pränataldiagnostik 

Die Auswertungen zu den durchgeführten invasiven pränatal-diagnostischen 

Untersuchungen schließen die Amniozentese und Chorionzottenbiopsie ein, eine 

Chordozentese oder Fetoskopie wurde innerhalb der Studiengruppe nicht durchgeführt. 

 

Tab. 15: invasive Pränataldiagnostik 

invasive Pränataldiagnostik 562 Fälle Prozent 234 Fälle Prozent 
nicht durchgeführt 195 34,70 191 81,62 

durchgeführt 367 65,30 43 18,38 

→ Normalbefund 354 62,99 30 12,82 

→ pathologischer Befund 13 2,31 13 5,56 
 

Aus Tabelle 15 ist ersichtlich, dass bei insgesamt 367 Frauen (65,30% aller 562 Fälle) eine 

Amniozentese oder Chorionzottenbiopsie durchgeführt wurde, 43 Schwangere davon sind in 

die Gruppe mit pränatal diagnostizierten Fehlbildungen (18,38% dieser 234 Fälle) 

einzuordnen. 

Von diesen 43 Schwangeren mit invasiver Pränataldiagnostik ergibt sich für 69,77% ein 

Normalbefund und für 30,23% ein pathologischer Befund.  
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In Tabelle 16 wird das mütterliche Alter der Schwangeren bei Feststellung einer Fehlbildung 

in der invasiven Pränataldiagnostik aufgezeigt. Insgesamt acht Schwangere (61,54%) sind 

unter 35 Jahre alt und fünf Schwangere (38,46%) sind 35 Jahre alt oder älter. 

 

Tab. 16: Mutteralter der in der invasiven Pränataldiagnostik als pathologisch diagnostizierte Fälle  

Mutteralter gruppiert 13 Fälle Prozent 
20 bis 24 Jahre 2 15,38 

25 bis 29 Jahre 3 23,08 

30 bis 34 Jahre 3 23,08 

35 bis 39 Jahre 3 23,08 

ab 40 Jahre 2 15,38 

gesamt 13 100,00 
 

3.1.6 Angaben zur Geburt 

Nachfolgend werden die Parameter Schwangerschaftsausgang, Geschlecht, Gestationsalter 

und die Einschätzung des Geburtsgewichtes anhand der Perzentilkurven nach Voigt et al. 

[97] innerhalb der Gruppe aller 562 Fälle und in der Gruppe mit diagnostizierten 

Fehlbildungen (234 Fälle) ausgewertet. 

 

3.1.6.1 Geschlecht 

Tab. 17: Geschlecht 

Geschlecht 562 Fälle Prozent 234 Fälle Prozent 
männlich 284 50,53 119 50,85 

weiblich 260 46,26 103 44,02 

unbekannt 18 3,20 12 5,13 

gesamt 562 100,00 234 100,00 
 

Im Geschlechtsvergleich in Bezug aller (n=562) pathologisch diagnostizierten Fälle überwiegt 

das männliche Geschlecht. Von den untersuchten Kindern waren 284 männlichen (50,53%) 

und 260 weiblichen (46,26%) Geschlechts. Das Geschlechtsverhältnis m : w beträgt 1,09 

und zeigt eine leichte Androtropie.  

In Bezug auf die 234 Fälle pränatal diagnostizierten Fehlbildungen stellte sich diese 

Androtropie 1,15 bei 119 männlichen (50,85%) zu 103 weiblichen (44,02%) Geborenen 

etwas deutlicher dar. 
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3.1.6.2 Schwangerschaftsausgang 

Betrachtet man den Schwangerschaftsausgang in der Studienkohorte (Abb. 4, Anhang D, 

Tab. D3), so zeigt sich, dass 93,06% der Kinder in Bezug auf die 562 Fälle bzw. 86,75% der 

234 mit pathologischem Pränatalbefund lebend zur Welt gekommen sind. Insgesamt wurden 

fünf Kinder tot geboren, davon sind vier Kinder in die Gruppe mit pränatal diagnostizierten 

Fehlbildungen (234 Fälle) einzuordnen. Neben insgesamt sechs Spontanaborten, von denen 

drei in die Gruppe der pränatal diagnostizierten Fehlbildungen einzuordnen sind, wurden 

insgesamt 22 Schwangerschaften (3,91% in Bezug auf 562 Fälle) bzw. 21 

Schwangerschaften in der Gruppe der 234 Fälle (8,97%) nach Vorliegen eines 

pathologischen Pränatalbefundes vorzeitig beendet.  

 

 
Abb. 4: Schwangerschaftsausgang 
 

3.1.6.3 Gestationsalter 

Für die 234 Fälle mit pränatal festgestellten Fehlbildungen wird in folgender Tabelle 18 das 

Gestationsalter zur Geburt bzw. zum Zeitpunkt der Abruptio dargestellt. 
 

Tab. 18: Gestationsalter zur Geburt bzw. Abruptio 

Gestationsalter LG TG IA SA unbekannt 
< 12. SSW - - 1 - - 

12.-20. SSW - - 16 3 - 

21.-24. SSW 1 - 2 - - 

25.-28. SSW 1 - 1 - - 

29.-32. SSW - - - - - 

33.-36. SSW 15 2 1 - - 

> 37. SSW 179 2 - - - 

unbekannt 7 - - - 3 

gesamt 203 4 21 3 3 
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Ein Kind wurde in der 21.-24. SSW, ein Kind in der 25.-28. SSW (jeweils 0,43%) sowie 15 

Kinder (6,41%) in der 33-36. SSW als Frühgeborene geboren. 179 Kinder (76,49%) kamen 

ab der 37. SSW lebend zur Welt. 

Nach pränataler Diagnostik erfolgten 16 medizinisch induzierte Aborte zwischen der 12. und 

20. SSW (6,83%), zweimal in der 21.-24.SSW (0,85%), jeweils einmal unter der 12. SSW, 

zwischen der 25.-28. SSW sowie zwischen der 33.-36. SSW (jeweils 0,43%). Jeweils zwei 

Kinder wurden in der 33.-36. SSW bzw. nach der 37. SSW. (jeweils 0,85%) tot geboren.  

 

3.1.6.4 Geburtsgewicht der Lebendgeborenen 

Tab. 19: Überblick Geburtsgewicht (Angaben in Gramm) 

 
von 562 Fällen von 234 Fällen 

523 Lebendgeborene (LG) 203 Lebendgeborene (LG) 
Min Max Mittelwert Median Min Max Mittelwert Median 

Geburts-
gewicht 480 4800 3295 3360 690 4590 3288 3360 

 

Wie Tabelle 19 verdeutlicht, wurde das Geburtsgewicht von den 523 Lebendgeborenen aus 

der Gruppe aller untersuchten Fälle (n=562) sowie 203 Lebendgeborenen der Fälle mit 

pränatal diagnostizierten Fehlbildungen (n=234) analysiert.  

Der Median betrug in beiden Gruppen 3360 Gramm, der Mittelwert ist mit 3295 bzw. 3288 

Gramm fast identisch. Bei dem minimalen Geburtsgewicht und maximalen Geburtsgewicht 

sind Abweichungen ersichtlich. 

 

In Tabelle 20 ist die Einschätzung des Geburtsgewichtes der lebend geborenen Kinder 

anhand der Perzentilkurven nach Voigt [97] aufgelistet. 

 

Tab. 20: Einschätzung Geburtsgewicht anhand Perzentilkurven nach Voigt [97] 

Perzentilen Geburtsgewicht 
von 562 Fällen von 234 Fällen 

523 LG Prozent 203 LG Prozent 
small for gestational age (SGA)* 36 6,88 13 6,40 

appropriate for gestational age# 411 78,58 165 81,28 

large for gestational age (LGA)** 55 10,52 17 8,38 

keine Angabe 21 4,02 8 3,94 

gesamt 523 100,00 203 100,00 

*  Geburtsgewicht < 10. Perzentile 
#  Geburtsgewicht 10.-90. Perzentile 
** Geburtsgewicht > 90. Perzentile 
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Deutlich wird, dass das Geburtsgewicht zwischen der 10. und 90. Perzentile (appropriate for 

gestational age) mit 78,58% bzw. 81,28% als häufigste Einstufung vorgenommen wurde. Nur 

ein geringer Anteil der Lebendgeborenen lag unterhalb der 10. Perzentile (small for gestational 

age) (6,9% bzw. 6,4%) bzw. über der 90. Perzentile (large for gestational age) (~4%). 

 

3.2 Pränatale Diagnosen nach Diagnosegruppen und postnatale Befunde  

3.2.1 Pränatal diagnostizierte Fälle im Überblick 

Es wurden alle pränatal erkannten Anomalien mit oder ohne sonografische Softmarker nach 

Diagnosegruppen und postnatalem Outcome ausgewertet und zusätzlich alle relevanten 

falsch negativen Diagnosen, soweit sie in Kombination mit anderen pränatal erkannten oder 

vermuteten Malformationen auftraten und somit Teil des untersuchten Patientengutes waren, 

berücksichtigt und der positiv prädiktive Wert berechnet. 

Unter diesem Aspekt kam es zur tabellarischen Auflistung der erfassten Fälle, die 

folgendermaßen bewertet und kodiert wurden:  

• bestätigt (1:1) 

• bestätigt, postnatal mehr (1:1+n) 

• bestätigt, postnatal weniger (1:1-n)  

• Diagnose ähnlich (gleiches Organsystem betreffend) 

• nicht bestätigt, wichtig 

• nicht bestätigt, unwichtig 

• nur Softmarker, postnatal gesund 

• postnatal nicht bekannt 

 

Dargestellt werden in den betrachteten Kategorien die Geschlechtsverteilung, der Ausgang 

der Schwangerschaft, das Gestationsalter bzw. das Alter der Mutter zum Zeitpunkt der 

Geburt bzw. Schwangerschaftsende, das Geburtsgewicht der Lebendgeborenen sowie die 

Einschätzung des Geburtsgewichts der Lebendgeborenen anhand der Perzentilkurven nach 

Voigt [97].  

 

Tabelle E1 im Anhang E gibt einen Überblick über alle eingeschlossenen pränatal 

diagnostizierten 562 Fälle, aufgeteilt in die Gruppe „nur Softmarker (SM)“ und die Gruppe 

„Fehlbildungen (FB) mit oder ohne Softmarker (SM)“ und deren postnatale Bewertung. Die 

562 Fälle mit pathologischem Pränatalbefund unterteilen sich in 328 Fälle (58,36%), bei 

denen nur sonografische Softmarker gesehen wurden und 234 Fälle (41,64%), bei denen 

mindestens eine Fehlbildung oder Anomalie (mit oder ohne sonografische Softmarker) 

pränatal diagnostiziert wurde. Diese 234 Fälle werden im weiteren Verlauf der 

Ergebnisdarstellung detailliert ausgewertet (Anhang E, Tab. E1). 
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Bei den 234 Fällen mit pränatal diagnostizierten Fehlbildungen wurde in 179 Fällen (76,5%) 

die Diagnose bestätigt, davon wurden 69 Fehlbildungsdiagnosen genau (d.h. 1:1) bestätigt, 

das entspricht 29,49%. 17 Fälle (7,26%) mit bestätigter Diagnose wiesen postnatal 

mindestens eine Fehlbildung mehr auf als pränatal diagnostiziert wurde (d.h. 1:1+n) und drei 

Fälle (1,28%) zählen postnatal als bestätigt, wobei aber weniger Fehlbildungen bestätigt 

wurden als pränatal gesehen wurden (d.h. 1:1-n). 

Bei 90 Kindern/Feten (38,46%) des untersuchten Patientenkollektivs fanden sich 

Fehlbildungen, die postnatal eine ähnliche Diagnose hatten, d.h. es lag eine Fehlbildung im 

gleichen Organsystem vor. 

Bei insgesamt 23,51% der 234 Fälle wurde der Pränatalbefund nicht bestätigt, denn für 23 

Fälle (9,83%) bestand keine Übereinstimmung der Diagnosen und für 32 Fälle (13,68%) war 

kein postnataler Befund bekannt. Gründe dafür, dass für keine Angaben zum postnatalen 

Befund vorliegen, resultieren daraus, dass die Mütter unbekannt verzogen waren, geheiratet 

oder einen anderen Familiennamen angenommen hatten, in anderen Krankenhäusern 

entbunden hatten oder sich generell in anderen Kliniken weiterbehandeln ließen. 

 

3.2.2 Positiv prädiktiver Wert 

Im Folgenden wird der positiv prädiktive Wert für die pränatal diagnostizierten Einzel-

Fehlbildungen und die Diagnosegruppen dargestellt. 

 

Innerhalb dieser Arbeit zeigt der errechnete positiv prädiktive Wert der pränatal 

diagnostizierten Fehlbildungen und Auffälligkeiten im Vergleich zu den postnatal 

festgestellten Fehlbildungen/Anomalien wie hoch die Wahrscheinlichkeit ist, dass die 

pränatal diagnostizierten Befunde auch tatsächlich postnatal bestätigt werden. 

 

Die folgende Tabelle 21 zeigt, dass der positiv prädiktive Wert für die pränatal 

diagnostizierten Einzel-Fehlbildungen große Unterschiede aufweist. Der höchste Wert (1,0) 

ergib sich bei folgenden elf Fehlbildungen: Spina bifida, Anencephalie, Arhin/-

Holoprosencephalie, Fallot-Tetralogie, Transposition der großen Gefäße (TGA), 

Linksherzhypoplasie-Syndrom, Aortenismusstenose, Lippen-/Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte, 

Oesophagusatresie/-stenose-/-fistel, Omphalocele, Gastroschisis, Chromosomen-

aberrationen. Die niedrigsten Werte wurden bei anderen Fehlbildungen des Gehirns (0,33) 

sowie anderen Fehlbildungen des Kopfes/Gesichtes (0,40) registriert. 
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Tab. 21: positiv prädiktiver Wert der pränatal diagnostizierten Einzel-Fehlbildungen 

Bewertung  richtig positiv A falsch positiv B positiv 
prädiktiver 

Wert** Fehlbildung* Anzahl Fälle Anzahl Fälle 

Fe
hl

bi
ld

un
ge

n 
pr

än
at

al
 

Spina bifida 2 - 1,00 

Anencephalie 1 - 1,00 

congenitale Hydrocephalie 4 1 0,80 

Arhin-/Holopros-encephalie 2 - 1,00 

Gehirn, andere# 8 16 0,33 

Fallot-Tetralogie 2 - 1,00 

Transposition der großen 
Gefäße (TGA) 1 - 1,00 

Linksherzhypoplasie-
Syndrom 2 - 1,00 

Aortenisthmusstenose 1 - 1,00 

Herz, andere# 103 5 0,95 

Lippen-/Lippen-Kiefer-
Gaumen-Spalte 8 - 1,00 

Kopf+Gesicht, andere# 2 3 0,40 

Oesophagusatresie/-
stenose/-fistel 1 - 1,00 

Omphalocele 5 - 1,00 

Gastroschisis 4 - 1,00 

Gastro, andere# 2 3 0,40 

Nierenagenesie, einseitig 3 1 0,75 

Zystennieren 4 1 0,80 

Nieren-/Ureter-FB, andere# 23 15 0,61 

Reduktionsfehlbildungen 
Extremitäten 1 1 0,50 

Muskel/Skelett, andere# 13 7 0,65 

Atmungssystem, andere# 2 1 0,67 

sonstige Diagnosen 16 7 0,70 

Chromosomen 13 - 1,00 

*  pro Fall eventuell mehrere Fehlbildungen bzw. Fehlbildungsgruppen 
#  gruppierte Fehlbildungen 
** Formel = A/(A+B) 

 

In Tabelle 22 und Abbildung 5 werden die positiv prädiktiven Werte innerhalb der 

Diagnosegruppen dargestellt. Der positive Vorhersagewert und damit die Treffsicherheit 

variierte stark, beispielsweise zwischen 0,43 in der Diagnosegruppe Gehirn und 1,0 in der 

Diagnosegruppe Chromosomen. 
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Tab. 22: positiv prädiktiver Wert der pränatal diagnostizierten Fehlbildungen innerhalb der 

Diagnosegruppen 

Bewertung  richtig positiv A falsch positiv B positiv 
prädiktiver 

Wert# Fehlbildung* Anzahl Fälle Anzahl Fälle 

FB
-G

ru
pp

en
 p

rä
na

ta
l 

Gehirn 13 17 0,43 

Herz 106 5 0,95 

Kopf/Gesicht 9 3 0,75 

Gastro 12 3 0,80 

Niere/Ureter 25 17 0,60 

Muskel/Skelett 13 8 0,62 

Atmung 2 1 0,67 

Chromosomen 13 - 1,00 

andere 16 6 0,73 

* pro Fall eventuell mehrere Fehlbildungen bzw. Fehlbildungsgruppen 
# Formel = A/(A+B) 

 

 
Abb. 5: positiv prädiktiver Wert in den Diagnosegruppen 

 

Wenn insgesamt die 234 Fälle mit Fehlbildungen und/oder Softmarker betrachtet werden, 

ergibt sich ein positiv prädiktiver Wert von 0,76 (Tab. 23): 

 

Tab. 23: positiv prädiktiver Wert der 234 pränatal diagnostizierten Fehlbildungen gesamt 

Bewertung richtig positiv 
A 

falsch positiv 
B 

positiv prädiktiver 
Wert* 

Fälle mit Fehlbildungen 
(mit/ohne Softmarker) 179 55 0,76 

* Formel = A/(A+B) 
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3.2.3 Ausgewählte Diagnosegruppen 

Im Folgenden werden die vier Diagnosegruppen Muskel/Skelett, Herz, Niere/Ureter und 

Gastro näher betrachtet und die Daten erläutert. Die detaillierten Datentabellen befinden sich 

in Anhang F, Tabelle F1 bis Tabelle F20. 

Die analysierten Angaben zu den Diagnosegruppen Atmung, Gehirn, Kopf/Gesicht, 

Chromosomen werden nicht gesondert erläutert, sie sind in Anhang F ab Tabelle F21 zu 

finden. 

 

3.2.3.1 Diagnosegruppe Muskel/Skelett 

Von den pränatal gesehen 21 Fällen in der Diagnosegruppe Muskel/Skelett konnte postnatal 

bei 13 Kindern/Feten, das entspricht 61,90%, die Diagnose bestätigt werden, bei sieben 

Kindern/Feten (33,33%) bestätigte sich der Befund postnatal nicht und für ein Kind (4,76%) 

war die Diagnose postnatal nicht nachvollzierbar (Anhang F, Tab. F1). 

 

Das Geschlechtsverhältnis (Anhang F, Tab. F2) zeigt mit elf männlichen Betroffenen 

(52,38%) und acht weiblichen Betroffenen (38,10%) eine deutliche Androtropie. Bei zwei 

Feten liegen keine Angaben zum Geschlecht vor.  

 

Tab. 24: Mutteralter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Muskel/Skelett) 

 
21 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Mutteralter 18 39 26,67 27,00 
 

Das durchschnittliche Alter der Mütter zur Geburt bzw. Abruptio in der Diagnosegruppe 

Muskel/Skelett betrug 26,67 Jahre, der Median der 21 Schwangeren lag bei 27 Jahren 

(Spannweite von Minimum 18 Jahre bis Maximum 39 Jahre).  

Das Alter der Mütter der 21 als pathologisch diagnostizierten Fälle in der Diagnosegruppe 

Muskel/Skelett war sehr unterschiedlich (Anhang F, Tab. F3). Es hatten zwei Frauen (9,52 

%) ein Alter von 35 oder mehr Jahren, am häufigsten vertreten sind 14 Frauen im Alter 

zwischen 20 und 29 Jahren, das entspricht 66,66%.  

 

Tab. 25: Schwangerschaftsausgang (Diagnosegruppe Muskel/Skelett) 

Schwangerschaftsausgang Fälle Prozent 
Lebendgeborene (LG) 16 76,19 

induzierte Aborte (IA) 5 23,81 

gesamt 21 100,00 
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In der Diagnosegruppe Muskel/Skelett wurden 16 Kinder lebend geboren (76,19%) und 5-

mal (23,81%) wurde die Schwangerschaft durch einen medizinisch induzierten Aborte 

beendet (Tab. 25).  

 

Die Frauen brachten zwei Kinder (9,52%) zwischen der 33. und 36. SSW zu früh zur Welt. 

14 Kinder (66,66 %) kamen ab der 37. SSW zur Welt. Nach pränataler Diagnostik erfolgten 

fünf Beendigungen (23,80%) der Schwangerschaften, 3-mal (14,28%) in zwischen der 12.-

20. SSW und jeweils einmal (4,76%) unter der 12. SSW bzw. zwischen der 33.-36. SSW 

(Anhang F, Tab. F4). 

 

Tab. 26: Überblick Geburtsgewicht Lebendgeborene (Angaben in Gramm) (Diagnosegruppe 

Muskel/Skelett)  

 
16 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Geburtsgewicht 1730 4026 3156 3278 
 

Von den 16 Lebendgeborenen der Diagnosegruppe Muskel/Skelett betrug der Median des 

Geburtsgewichtes 3278 Gramm. Der Mittelwert lag bei 3156 Gramm. Bei dem minimalen 

bzw. maximalen Geburtsgewicht sind Abweichungen von 1730 Gramm ersichtlich (Minimum 

1730 Gramm, Maximum 4026 Gramm). 

Die Einschätzung des Geburtsgewichtes der Lebendgeborenen in der Diagnosegruppe 

Muskel/Skelett anhand der Perzentilkurven nach Voigt (Anhang F, Tab. F5) macht deutlich, 

dass 15 Kinder (94,75%) mit ihrem Geburtsgewicht zwischen der 10.-90. Perzentile lagen 

und somit als appropriate for gestational age eingestuft wurden. Ein Kind lag mit seinem 

Geburtsgewicht unter der 10. Perzentile und war somit hypotroph (small for gestational age). 

 

3.2.3.2 Diagnosegruppe Herz 

Von den pränatal gesehen 111 Fällen in der Diagnosegruppe Herz konnte postnatal bei 106 

Kindern/Feten (95,50%) die Diagnose bestätigt werden, bei drei Kindern/Feten (2,70%) 

bestätigte sich der Befund postnatal nicht und die Diagnosen von zwei Kindern/Feten (1,80 

%) waren postnatal nicht nachvollzierbar (Anhang F, Tab. F6). 

 

Das Geschlechtsverhältnis in der Diagnosegruppe Herz beträgt bei 52 männlichen und 54 

weiblichen Kindern/Feten m : w = 0,96 und zeigt somit eine leichte Gynäkotropie. Bei fünf 

Betroffenen liegen keine Angaben zum Geschlecht in der Diagnosegruppe Herz vor (Anhang 

F, Tab. F7). 
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Tab. 27: Überblick Mutteralter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Herz) 

 
111 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Mutteralter 17 43 28,15 28,00 
 

Das Durchschnittsalter der Schwangeren zur Geburt bzw. Abruptio beträgt 28,15 Jahre, der 

Median lag bei 28 Jahre. Die jüngste Frau in o.g. Kollektiv war 17 Jahre alt und die älteste 43 

Jahre.  

Den größten Anteil der Mütter in der Diagnosegruppe Herz stellt die Altersgruppe der 25- bis 

29-Jährigen mit 36 Fällen dar. Insgesamt hatten 93 Frauen (83,78%) ein Alter unter 35 

Jahren und 18 Frauen (16,22%) ein Alter von 35 oder mehr Jahren (Anhang F, Tab. F8). 

 

Tab. 28: Schwangerschaftsausgang (Diagnosegruppe Herz) 

Schwangerschaftsausgang Fälle Prozent 
Lebendgeborene (LG) 98 88,29 

Totgeborene (TG) 2 1,80 

induzierte Aborte (IA) 7 6,31 

Spontanaborte (SA) 2 1,80 

unbekannt 2 1,80 

gesamt 111 100,00 
 

Die Betrachtung des Schwangerschaftsausganges in der Diagnosegruppe Herz ergibt einen 

Anteil von 88,29% an Lebendgeborenen (98 Kinder). Zwei Kinder wurden tot geboren, das 

entspricht 1,80%. In 6,31% der Fälle wurde nach pathologischem Ultraschallbefund bzw. 

pränataler Diagnosestellung ein induzierter Abort vorgenommen. Zwei Schwangerschaften 

(1,80% der Fälle) wurden durch einen Spontanabort beendet. 

 

Die Frauen brachten sechs Kinder zwischen der 25.-36. SSW zu früh zur Welt. 87 Kinder 

kamen ab der 37. SSW lebend zur Welt. Nach pränataler Diagnostik erfolgten sieben 

Beendigungen der Schwangerschaften zwischen der 12.-20. SSW. Zwei Kinder wurden tot 

geboren, ein Kind im Gestationsalter zwischen 33. und 36. SSW und ein Kind nach der 37. 

SSW (Anhang F, Tab. F9).  
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Tab. 29: Überblick Geburtsgewicht Lebendgeborene (Angaben in Gramm) (Diagnosegruppe 

Herz) 

 
98 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Geburtsgewicht 1360 4590 3355 3370 
 

Von den 98 Lebendgeborenen in der Diagnosegruppe Herz betrug der Median des 

Geburtsgewichtes 3370 Gramm. Der Mittelwert lag bei 3355 Gramm. Bei dem minimalen 

bzw. maximalen Geburtsgewicht sind Abweichungen mit einer Differenz von 3230 Gramm 

ersichtlich (Minimum 1360 Gramm, Maximum 4590 Gramm). 

Die Einschätzung des Geburtsgewichtes der 98 Lebendgeborenen in der Diagnosegruppe 

Muskel/Herz anhand der Perzentilkurven nach Voigt (Anhang F, Tab. F10) zeigt, dass 75 

Kinder (76,53%) mit ihrem Geburtsgewicht zwischen der 10. und 90. Perzentile lagen und 

somit als appropriate for gestational age eingestuft wurden. Acht Kinder (8,16%) lagen mit 

ihrem Geburtsgewicht unter der 10. Perzentile und sind somit hypotroph (small for 

gestational age). Neun Kinder (9,18%) galten als hyperthrophe Neubeborene bzw. large for 

gestational age. 

 

3.2.3.3 Diagnosegruppe Niere/Ureter 

Von den pränatal gesehen 42 Fällen in der Diagnosegruppe Niere/Ureter konnte nach der 

Geburt bei 25 Kindern (59,52%), die Diagnose bestätigt werden. Bei neun Kindern/Feten 

(21,43%) bestätigte sich der Befund postnatal nicht und die Diagnosen von acht Kindern 

(19,05%) waren postnatal nicht nachvollzierbar (Anhang F, Tab. F11). 

 

Das Geschlechtsverhältnis der 42 Fälle in der Diagnosegruppe Niere/Ureter zeigt mit 27 

männlichen Betroffenen (64,29%) und 14 weiblichen Betroffenen (33,33%) eine deutliche 

Androtropie. Bei einem Spontanabort liegen keine Angaben zum Geschlecht vor. Es ergib 

sich ein Geschlechtsverhältnis von m : w = 1,92 (Anhang F, Tab. F12). 

 

Tab. 30: Überblick Mutteralter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Niere/Ureter) 

 
42 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Mutteralter 17 41 29,86 30,50 
 

Das Durchschnittsalter der Mutter zur Geburt bzw. Abruptio beträgt 29,86 Jahre und der 

Median lag bei 30,50 Jahre. Die jüngste Mutter im o.g. Kollektiv war 17 Jahre und die älteste 

41 Jahre alt.  
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Der größte Anteil der 42 Mütter (20 Fälle, 47,67%) ist in die Altersgruppe der 35 bis 39-

Jährigen einzuordnen. Es hatten insgesamt 36 Frauen ein Alter von unter 35 Jahren 

(85,71%) und 16 Frauen (14,29%) waren 35 Jahre alt oder älter (Anhang F, Tab. F13). 

 

Tab. 31: Schwangerschaftsausgang (Diagnosegruppe Niere/Ureter) 

Schwangerschaftsausgang Fälle Prozent 
Lebendgeborene (LG) 41 97,62 

Spontanaborte (SA) 1 2,38 

gesamt 42 100,00 
 

Betrachtet man den Schwangerschaftsausgang, so ist festzustellen, dass es sich in der 

Diagnosegruppe Niere/Ureter bei 97,62% der Fälle um Lebendgeborene handelt. In einem 

Fall (2,38%) wurde die Schwangerschaft durch einen Spontanabort beendet.  

Die Frauen brachten ein Kind zwischen der 21.-24. SSW sowie zwei Kinder zwischen 33.-36. 

SSW zu früh zur Welt. 37 Kinder (90,24%) kamen regulär ab der 37. SSW lebend zur Welt. 

Ein Spontanabort beendete zwischen der 12. und 20. SSW eine Schwangerschaft (Anhang 

F, Tab. F14). 

 

Tab. 32: Überblick Geburtsgewicht Lebendgeborene (Angaben in Gramm) (Diagnosegruppe 

Niere/Ureter) 

 
41 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Geburtsgewicht 690 4520 3345 3430 
 

Von den 41 Lebendgeborenen betrug der Median des Geburtsgewichtes 3430 Gramm und 

der Mittelwert lag bei 3345 Gramm. Das minimale Geburtsgewicht lag bei 690 Gramm, 

während das maximale Geburtsgewicht 4520 Gramm beträgt. 

Die Einschätzung des Geburtsgewichts der Lebendgeborenen zeigt, dass ein Großanteil der 

Kinder (34 Fälle, 82,93%) mit ihrem Geburtsgewicht zwischen der 10. und 90.Perzentile 

lagen und somit als appropriate for gestational age eingestuft wurden. Ein Kind (2,44%) lag 

mit seinem Geburtsgewicht unter der 10. Perzentile und galt somit als hypotroph (small for 

gestational age). Fünf Kinder (12,20%) lagen mit ihrem Geburtsgewicht oberhalb der 90. 

Perzentile und sind somit als large for gestational age eingestuft (Anhang F, Tab. F15).  

 

3.2.3.4 Diagnosegruppe Gastro 

Von den pränatal gesehen 15 Fällen in der Diagnosegruppe Gastro konnte postnatal bei 

zwölf Kindern/Feten (80,00%) die Diagnose bestätigt werden, bei drei Kindern (20,00%) 
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lagen keine weiteren Angaben in Bezug der postnatalen Bewertung vor (Anhang F, Tab. 

F16). 

 

Das Geschlechtsverhältnis zeigt mit neun männlichen gegenüber fünf weiblichen Geborenen 

eine deutliche Androtropie (Geschlechtsverhältnis m : w= 1,8) (Anhang F, Tab. F17). 

 

Tab. 33: Überblick Mutteralter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Gastro) 

 
15 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Mutteralter 18 43 26,87 24,00 
 

Das durchschnittliche Alter der Mütter zur Geburt bzw. Abruptio in der Diagnosegruppe 

Gastro betrug 26,87 Jahre, der Median von den 15 Schwangeren lag bei 24 Jahren 

(Spannweite von Minimum 18 Jahre bis Maximum 43 Jahren) (Tab. 33). 

Das Alter der Mütter der 15 pathologisch diagnostizierten Fälle in der Diagnosegruppe 

Gastro war sehr variabel. Am häufigsten waren Frauen zwischen 20 und 24 Jahren betroffen 

(7 Fälle, 46,67%). Insgesamt hatten 13 Frauen (86,66%) ein Alter von unter 35 Jahren und 

zwei Frauen (13,33%) waren über 40 Jahre alt (Anhang F, Tab. F18).  

 

Tab. 34: Schwangerschaftsausgang (Diagnosegruppe Gastro) 

Schwangerschaftsausgang Fälle Prozent 
Lebendgeborene (LG) 8 53,33 

Totgeborene (TG) 1 6,67 

induzierte Aborte (IA) 5 33,33 

Spontanaborte (SA) 1 6,67 

gesamt 15 100,00 
 

Wie Tabelle 34 zeigt, kamen acht Kinder (53,33%) lebend zur Welt. Bei pränatal erkannten 

komplexen Fehlbildungen erfolgte in fünf Fällen (33,33%) der induzierte Abort. Jeweils ein 

Kind (6,67%) kam tot zur Welt bzw. die Beendigung der Schwangerschaft erfolgte durch 

einen Spontanabort. 

 

Die Frauen brachten vier Kinder zwischen der 33. und 36. SSW zu früh zur Welt. Vier Kinder 

kamen termingerecht lebend zur Welt. Medizinisch induzierte Aborte nach pränataler 

Diagnostik erfolgten bei fünf Schwangerschaften: eine Abruptio erfolgte unter der 12. SSW, 

drei zwischen der 12. und 20. SSW und eine zwischen der 21. und 24. SSW. Mittels 

Spontanabort wurde eine Schwangerschaft zwischen der 12. und 20. SSW beendet und ein 

Kind wurde in im Gestationsalter von 12 bis 20 SSW tot geboren (Anhang F, Tab. F19).  
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Tab. 35: Überblick Geburtsgewicht Lebendgeborene (Angaben in Gramm) (Diagnosegruppe 

Gastro) 

 
8 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Geburtsgewicht 1760 3790 2583 2345 
 

Bei den acht Lebendgeborenen in der Diagnosegruppe Gastro betrug der Median des 

Geburtsgewischtes 2345 Gramm und der Mittelwert lag bei 2583 Gramm. Zwischen dem 

minimalen und maximalen Geburtsgewicht sind Abweichungen von 2030 Gramm ersichtlich 

(Minimum 1760 Gramm, Maximum 3790 Gramm). 

Bei Betrachtung des Geburtsgewichtes der Lebendgeborenen anhand der Perzentilkurven 

nach Voigt wird deutlich, dass sechs Kinder (75,00%) mit ihrem Geburtsgewicht zwischen 

der 10. und 90. Perzentile lagen und als appropriate for gestational age eingestuft wurden. 

Zwei Kinder (25,00%) lagen mit ihren Geburtsgewichten unter der 10. Perzentile und gelten 

somit als hypotroph (small for gestational age) (Anhang F, Tab. F20). 
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4 Diskussion 

4.1 Methoden und Ergebnisse insgesamt 

Die umfangreiche Anwendung der pränatalen Sonografie als Screening-Verfahren gibt 

immer wieder Anlass zur Frage nach der Qualität der Methode [9, 93, 98]. Sie ist nicht nur 

von den technischen Möglichkeiten der Ultraschallgeräte abhängig, sondern im Besonderen 

auch von der Erfahrung und dem Fachwissen der durchführenden Ärzte. Das in Deutschland 

mit Hilfe der Mutterschaftsrichtlinien geregelte Drei-Stufen-Konzept im pränatalen Ultraschall 

gewährleistet entsprechende Qualitätsanforderungen an Untersucher und Gerätetechnik. 

Diese Standards werden im Rahmen der Deutsche Gesellschaft für Ultraschall in der 

Medizin (DEGUM) mit einer Zertifizierung vorgegeben. Die weiterführende sonografische 

Diagnostik gemäß der DEGUM Stufe II dient schwerpunktmäßig der Erkennung fetaler 

Entwicklungsstörungen in speziellen Risikokollektiven [99].  

 

Mit der durchgeführten Korrelation pränataler zu postnataler Diagnosen erfolgte ebenfalls 

eine Validierung der Routinediagnostik in der Stendaler Abteilung für Pränatale Diagnostik in 

Zusammenarbeit mit der Klinik für Kinder- und Jugendmedizin Stendal (Krankenhaus der 

Schwerpunkversorgung). Dieses könnte auch als zusätzliches Qualitätssicherungsinstrument 

betrachtet werden [100].  

Die Abteilung Geburtshilfe, Pränatale Diagnostik (Leitung CA Dr. S. Henschen vom 

01.12.2000-31.03.2011) der Stendaler Klinik für Frauenheilkunde und Geburtshilfe stellte ein 

Zentrum der DEGUM Stufe II im untersuchten Zeitraum dar. Diese Art von Zentrum für das 

nördliche Sachsen-Anhalt birgt die Gefahr der Selektion von Risikopatientinnen. Die 

retrospektive Datenauswertung der 3.057 Schwangerschaften ergab mit einer detektierten 

Fehlbildungsrate von 4,51% aber einen Wert, wie er für ein nicht selektioniertes Patientengut 

(d.h. europäischer Bevölkerungsdurchschnitt) angenommen wird [101–103]. Das bestätigt 

unseren Ansatz die Korrelation pränataler und postnataler Befunde aus einer unselektierten 

Kohorte im Rahmen der klinischen Routinediagnostik in dieser Arbeit analysiert zu haben. 

Ein systematischer Review basierend auf 11 internationalen Studien zeigt für das Routine 

Ultraschallscreening Fehlbildungsprävalenzen bis max. 2,45% [104]. 

Um die pränatale Ultraschalldiagnose zu evaluieren wurde in dieser Arbeit retrospektiv eine 

Trennung der pränatalen Ultraschallbefunde hinsichtlich der Detektion einer großen 

Fehlbildung und der Detektion eines Softmarkers vorgenommen. Das entspricht nicht der 

klinischen Praxis. Aus den analysierten 700 pathologischen Befunden waren entsprechend 

33% (234 Fälle) von einer strukturellen Anomalie, die konkret einer Fehlbildung und nicht 

den 46% (328 Fälle) Softmarkern zuzuordnen war, betroffen. In der Evaluierung der 

postnatalen Befunde gestaltete sich die saubere Trennung des Anteils der verschiedenen 

pränatalen Diagnose-Methoden (invasive und nicht invasive) an der finalen Diagnose für 
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diese Arbeit als Herausforderung, denn auch das entspricht nicht der klinischen Praxis. 

Vielmehr ist die finale pränatale Diagnose sehr häufig das Gesamtbild aus verschiedenen 

Diagnosemosaiksteinen (Serumparameter, Softmarker, Strukturanomalie, chromosomaler 

Befund nach Amniozentese). Der Ultraschalldiagnostik mit Detektion von Softmarkern oder 

bestimmter Fehlbildungen wie z.B. Omphalocele (als Indikator für ein erhöhtes Risiko für 

eine chromosomale Störung) folgt in der klinischen Routine die Empfehlung einer invasiven 

pränatalen Diagnostik (Amniozentese, Chorionzottenbiopsie). Es wurde diese beschriebene 

Trennunschärfe bei der pränatalen Detektion der Diagnose Down-Syndrom und Edwards-

Syndrom (Diagnosegruppe Chromosomen) besonders deutlich, wo der Ultraschall die 

Begleitfehlbildungen (Omphalocele) mit dem Verdacht und erst die Chromosomenanalyse 

nach Amniozentese die endgültige Diagnose lieferte. 

Auch aus diesem Grund war es notwendig einen Diagnosen- und nicht nur einen 

Fetenbezug der einzelnen pränatalen Befunde herzustellen. Aus internationalen Studien ist 

bekannt, dass eine Überschätzung der Sensitivität (Anzahl richtig positiver Fälle) erfolgt 

wenn nur ein Feten- und kein Diagnosen-Bezug hergestellt wird [104].  

 

Für diese Arbeit lag der Fokus der pränatalen Diagnosen auf gut definierten großen 

Fehlbildungen, die die Lebensfähigkeit einschränken bzw. nach der Geburt einer 

chirurgischen Intervention bedürfen. Kleine Fehlbildungen wurden nicht im Detail betrachtet, 

wie es auch sonst durch Publikation von Untersuchungen zur Treffsicherheit pränataler 

Diagnostik international üblich ist [93, 105, 106].  

 

In der Auswertung der Daten zum Diagnosezeitpunkt spiegelt sich der gezielte von den 

Mutterschaftsrichtlinien (vor der Aktualisierung 2013) vorgegebene Fehlbildungsausschluss 

im „Organultraschall“ am Ende des 2. Trimenon wider. Dabei fällt auf, dass die Diagnose der 

chromosomalen Störungen bereits im Median in der 15. SSW gestellt wurde. Zu vermuten 

ist, dass die Trennunschärfe der willkürlichen Spaltung zwischen pränataler Softmarker-

Detektion und der pränatalen Diagnose einer Fehlbildung, die für diese Analyse 

vorgenommen werden musste, wieder zum Ausdruck kommt. Denn als Risikomarker für eine 

Chromosomenaberration sind Softmarker im Ultraschall bereits im ersten Trimenon gut zu 

detektieren und die Indikation für eine chromosomale Diagnostik erfolgt frühzeitig in der 

Schwangerschaft [105, 107, 108].  

Dass auch die Diagnosegruppe Gastro mit einer Detektion um die 17. SSW auffällt ist im 

Wesentlichen der Zuordnung der Bauchwanddefekte zu dieser Gruppe zuzuschreiben. Diese 

sind dem pränatalem Ultraschall sehr gut zugänglich [109, 110]. 

 

Das Mutteralter der hier betrachteten Kohorte entspricht mit 29 Jahren dem Durchschnitt von 

29,5 Jahre in Sachsen-Anhalt für den Studienzeitraum und liegt unter dem bundesdeutschen 
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Durchschnitt (30,8 Jahre) [111]. Der BMI zu Beginn der Schwangerschaft liegt in der 

untersuchten Kohorte mit 24,5 an der Grenze zur Adipositas. Das entspricht aber auch dem 

bundesdeutschen Durchschnitt in der Altersgruppe der Frauen zwischen 25 und unter 30 

Jahren, der im Mikrozensus 2013 einen BMI von 24,2 ergab [112]. Beide Parameter stützen 

die Annahme, dass es sich für die Region Mitteldeutschland um eine unselektierte Kohorte 

handelt. 

 

Eine invasive Pränataldiagnostik wurde bei 65% der Softmarker-Fälle durchgeführt. Das ist 

im klinischen Ablauf bei der Bedeutung der Softmarker als bekannter Indikator oder 

Risikomarker für eine chromosomale Störung nachvollziehbar. Auf den ersten Blick 

ungewöhnlich erscheint, dass eine invasive Diagnostik bei 82% der pränatal diagnostizierten 

Fehlbildungen nicht durchgeführt wurde. Es ist aber aus Studien bekannt, dass die Rate an 

bekannten „genetischen Ursachen“ für eine solitäre Fehlbildung sehr gering ist. Bei multiplen 

Fehbildungen (MCA) oder genetisch gut untersuchten Fehlbildungen, wie den konotrunkalen 

Herzfehlern als Hinweis z.B. für ein CATCH 22, würde man die Indikation für eine invasive 

pränatale Diagnostik zur Gewinnung von Material für eine genetische Untersuchung sehen 

können. Mit der aktuell Einzug haltenden (noch als IGEL-Leistung) nicht invasiven 

pränatalen Diagnostik (NIPD) aus dem peripheren Blut der Mutter mittels zellfreier DNA-

Analyse wird sich in den nächsten Jahren in Kombination mit der schon möglichen 

genetischen Panneldiagnostik sicher die bisherige Vorgehensweise grundlegend wandeln. 

Als Ursache für den hohen Anteil der nicht in der Stendaler Klinik durchgeführten invasiven 

pränatalen Diagnostik ist auch die Weiterleitung der Fälle an DEGUM-III-Zentren, wo die 

weiterführende invasive Diagnostik erfolgte, zu sehen. Diese Befunde wurden in die Analyse 

nicht eingeschlossen [113–115]. 

 

Die Auswertung hinsichtlich des Schwangerschaftsausganges zeigt in Übereinstimmung mit 

der internationalen Literatur, dass bei schwerwiegenden Fehlbildungen ein induzierter Abort 

nach pränataler Diagnose eine gewählte Option der Betroffenen ist [116, 117]. Es sind 

anteilig der Schwangerschaften mit pränatal diagnostizierter Fehlbildung 8,9%, die mit einem 

induzierten Abort endeten, im Vergleich zu der Gesamtheit der analysierten 

Schwangerschaften aber nur 3,9% (siehe Abb. 4). Den größten Anteil hat unerwartet die 

pränatale Diagnosegruppe Muskel/Skelett mit 23,8% induzierten Aborten nach pränataler 

Diagnose. Dazu muss beachtet werden, dass durch Überschneidung der 

Begleitfehlbildungen diese Gruppe auch die Fälle mit Spina bifida, Prune-belly-Sequenz, 

Trisomie 18 sowie „neurogenen“ Fehlstellungen der Extremitäten als Einzeldiagnosen 

beinhaltet. Die Gruppe Gehirn/ZNS weist einen Anteil von 13,3% auf [118–120]. 

In einer norwegischen unselektierten Kohorte konnten Offerdal et al. im Zeitraum 1987 bis 

2004 ebenfalls eine Rate von terminierten Schwangerschaften von 23% publizieren [121]. 
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In nur 6,6% der Fälle, bezogen auf alle 562 pränatalen Fälle, lag keine Information über die 

postnatale Diagnose vor. Die vollständige Evaluierung der postnatalen Fälle ist eine 

hervorstechende Stärke dieser Arbeit. Des Weiteren ist die Zusammenschau der pränatalen 

versus postnatalen Befunde mit einer einheitlichen unabhängigen kinderärztlich-

neonatologischen Bewertung der einzelnen Fälle zur Einschätzung der Treffsicherheit, wie 

sie hier erfolgte, eine wichtige Basis für eine valide Datenanalyse.  

 

Insgesamt zeigt sich mit der im Rahmen dieser retrospektiven Evaluation außerhalb von 

Studienbedingungen aus klinischen Routinedaten durchgeführten pränatalen Ultraschall-

diagnostik eine sehr gute Qualität der Versorgungssituation. 

 

4.2 Entdeckungsrate von Fehlbildungen pränatal vs. postnatal nach ausgewählten 
Diagnosegruppen 

Die Häufigkeitsverteilung der pränatalen Diagnosen in der untersuchten Kohorte in den 

Organsystemen mit Herz- und Nierenfehlbildungen gefolgt von Gehirn/ZNS- und Muskel-

Skelett-Fehlbildungen entspricht den Angaben der Literatur [103, 117, 122]. 

 

In einer Metaanalyse wurden elf internationale Studien (eine randomisierte kontrollierte 

Studie, sechs retrospektive Kohortenstudien, vier prospektive Kohortenstudien mit insgesamt 

96.633 Feten) eingeschlossen, die den Nachweis fetaler Anomalien durch eine frühe 

Screening-Ultraschalluntersuchung beurteilten. Dabei variierte die pränatale Detektionsrate 

(insgesamt 44,7%) mit dem betroffenen Organsystem. Allgemein hohe Erkennungsraten 

wurden für das ZNS (71%) und niedrige Raten für Skelett- (26,1%) und Herzanomalien 

(26,1%) festgestellt [104]. Dabei gibt es auch auffallend niedrige Gesamt-Detektionsraten 

von 17% aus Studien, die in die aktuelle Cochrane-Metaanalyse zur Bedeutung des Routine-

Ultraschallscreeenings vor der 24. SSW eingeflossen sind [105]. 

 

4.2.1 Entdeckungsrate von Fehlbildungen pränatal vs. postnatal nach 
Diagnosegruppe Herzfehlbildungen 

In 95% der Fälle wurde mittels pränatalem Ultraschall die pränatale Verdachtsdiagnose 

„Herzfehler“ richtig gestellt. Nahezu alle kritischen Herzfehler (hämodynamisch relevante 

congenitalen Vitien), die einer unmittelbar postnatalen Therapie und/oder einer 

kardiochirurgischen Intervention bedurften, wurden erkannt. Einschränkend ist zu erwähnen, 

dass der positiv prädiktive Wert nicht nur vom Testverfahren (pränatalen Ulraschall) sondern 

auch von der Prävalenz abhängt. 
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Herzfehlbildungen gehören zu den häufigsten congenitalen Fehlbildungen und stellen mit die 

häufigste Ursache für Mortalität und Morbidität in der Kindheit dar. Insgesamt können 20% 

der gesamten Säuglingssterblichkeit und 50% dieser Todesfälle den kardiovaskulären 

Fehlbildungen zugeordnet werden [103, 123, 124].  

 

Laut Jahresbericht des Bundeslandes Sachsen-Anhalt mit Daten 2003-2015 war in diesem 

Zeitraum bei 46,2% aller Fälle mit großen Fehlbildungen ein Herzfehler nachweisbar [102]. 

Nach US-Daten ist die Mortalität in Zusammenhang mit der Behandlung eine führende 

Ursache für Säuglingssterblichkeit [123]. 

 

Laut Literatur variieren die Prävalenzangaben innerhalb Deutschlands zwischen 1,08% in 

der PAN-Studie (Prävalenz angeborener Herzfehler bei Neugeborenen), die 

kardiochirurgisch versorgte Lebendgeborene eingeschlossen hat, als flächendeckende, 

deutschlandweite Untersuchungen mit Patientenerfassungen auf der Basis eines klinischen 

Symptoms (als passive Erfassung) und bis 1,2 % (Fehlbildungsregister Sachsen-Anhalt) bis 

1,6% (Fehlbildungsregister Mainz) [125–127]. 

In den letzten Jahrzehnten spielgelt sich in den weltweit veröffentlichten Daten eine 

Zunahme der Prävalenz angeborener Herzfehler wider, was aber vor allem auf eine 

verbesserte Diagnostik und Einführung verschiedener Screening Modalitäten zurückzuführen 

ist, als auf einen echten Anstieg [128–130]. 

 

Im Bereich der Pränataldiagnostik zeigte die PAN-Studie für die Jahre 2006 bis 2007 in der 

Routineversorgung in Deutschland eine Versorgungslücke auf. Eine pränatale 

Echokardiografie wurde in nur 30% der erfassten Fälle durchgeführt. Die pränatale 

Detektionsrate laut PAN-Studie war mit 12,1% für die Gesamtheit der angeborenen 

Herzfehler unerwartet niedrig. Die Rate für die kritischen Herzfehler lag allerdings bei 41,6% 

[131, 132]. 

 

Die internationale Literatur zeigt zum Teil gegensätzliche Angaben zum Trend der Häufigkeit 

angeborener Fehlbildungen. Es gibt Daten, die einen Anstieg der Prävalenz durch 

verbesserte Diagnostik und therapeutischen Progress zeigen [125, 133]. Dem gegenüber 

konnten die EUROCAT-Daten (47.509 Fälle mit angeborenen Herzfehlbildungen aus 7,3 

Millionen Geburten mit Daten aus 29 Fehlbildungsregistern aus 16 Ländern Europas) für den 

Zeitraum von 1990-2007 wurde eine Tendenz zum Prävalenzrückgang (0,96 %) festgestellt 

[134]. 

 

In einer großen populationsbezogenen Kohorten-Studie aus dem Großraum Paris (317.538 

Geburten) wurden Daten für den Zeitraum 2005 bis 2008 zur pränatalen Detektionsrate 
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angeborener Herzfehler (2.867 Fälle) unabhängig vom Schwangerschaftsausgang 

(schließen auch Totgeborene, induzierte Aborte nach pränataler Diagnose mit ein) 

veröffentlicht. Die Studie zeigt für die Gesamtheit der Herzfehler eine Rate von pränatal 

festgestellten Fällen von 25,6%. Die Rate liegt bei isolierten Fällen nur bei 23,0%. Die 

Detektionsrate für kritische Herzfehler, wie der Gruppe „funktionell univentrikuläres Herz“ und 

„Transposition der großen Gefäße“, liegt zwischen 92,5 bis 89,2% [135]. 

 

4.2.2 Entdeckungsrate von Fehlbildungen pränatal vs. postnatal nach 
Diagnosegruppe Nierenfehlbildungen 

Laut Fehlbildungserfassung im Bundesland Sachsen-Anhalt für die Jahre 2003 bis 2015 

stehen die Fehlbildungen der Nieren und der ableitenden Harnwege mit 10,2% an dritter 

Stelle aller angeborenen Fehlbildungen [102]. 

 

Fetale Uropathien können frühestens in der 12. SSW diagnostiziert werden. Während 

Nierenagenesien und fehlgebildete Nieren relativ gut erkannt werden können, hängt die 

Feststellung von Tumoren, Harnblasenanomalien und urogenitalen Fehlbildungen stark von 

ihrer Ausprägung ab. Die Niere befindet sich in einer fortschreitenden physiologischen und 

gegebenenfalls auch pathophysiologischen Entwicklung. Somit treten diagnostische Zeichen 

einer möglichen Erkrankung erst im späten pränatalen oder postnatalen Verlauf auf [136]. 

 

Die im pränatalen Ultraschall gestellte Verdachtsdiagnose einer Harntrakt- und 

Nierenfehlbildung war in unserer Studie in 61% der Fälle richtig positiv gestellt worden. Bei 

26,2% der Fälle bestätigte sich der Befund postpartum nicht, bei 19,05% war die Diagnose 

postnatal nicht bekannt. Die häufigste Diagnose waren in dieser untersuchten Kohorte eine 

isolierte Hydronephrose. Dies betraf 23 Kinder. 

 

Ähnliche Daten ergab die Analyse von Beke et al. Innerhalb des Zeitraumes von 2006-2010 

wurden bei 140 Neugeborenen im pränatalen Ultraschall pathologische Veränderungen von 

175 urogenitalen Auffälligkeiten nachgewiesen. In 108 Fällen wurden mehrere nicht 

assoziierte Fehlbildungen beobachtet, von denen in 53% die Resultate prä- und postnatal 

vollständig übereinstimmten. Urogenitale Anomalien fand man bei 10% [137]. 

 

Die pränatale Diagnose einer Hydronephrose kann auch als Symptom aufgefasst werden. 

Die zugrunde liegende Ursache bedingt die Prognose und die Behandlungsmöglichkeiten. 

Die Herausforderung der pränatalen Diagnostik der isolierten Hydronephrose besteht darin, 

anhand verschiedener morphologischer Parameter diagnostische, prognostische und 

therapeutische Aussagen treffen zu können. 
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Ähnliche Werte zeigten Aviram et al. in ihrer Studie: bei einem Schwellenwert des anterior-

posterioren Nierenbeckendurchmessers von ≥4 mm im zweiten und ≥7 mm im dritten 

Trimenon lag der patientenbezogene positiv prädiktive Wert bei 69,9% (39 von 54 Patienten) 

[138]. 

Eine Studie von Eckoldt et al. zeigte die pränatale Sonografie bezüglich angeborener 

obstruktiver Anomalien des Harntraktes als hoch sensitive Methode. Eine subpelvine 

Obstruktion und eine unilaterale multizystische Nierendysplasie wurden mit einer 

Wahrscheinlichkeit von 97% bzw. 98% erkannt. Die Diagnose „isolierte Hydronephrose“ war 

in 60% der Fälle therapeutisch relevant [139]. 

 

Am Beispiel der Diagnose Nierenagenesie wird deutlich, wie die Wahrscheinlichkeit der 

richtig gestellten pränatalen Diagnose von der speziellen strukturellen Anomalie und der 

Zugänglichkeit im Ultraschall abhängt. Eine unilaterale Nierenagenesie ist eine Anomalie, 

die, wie diese Arbeit zeigt, mit hoher Treffsicherheit (PPW 0,75) im pränatalen Ultraschall 

diagnostiziert werden kann. Hinweisgebend ist hier eine leere Fossa renalis und der 

Ausschluss ektoper Lagen, was sich auch im einzigen falsch positiv diagnostizierten Fall 

dieser Studie, einer Beckenniere, widerspiegelt. 

 

Interessante Daten liefert eine Kohorten-Studie, die von Grauw et al. über einen Zeitraum 

von 2009 bis 2011 publiziert wurde. Hier wurden 7.003 Schwangere pränatal untersucht, 

davon wurde bei 47 Kindern (0,7%) eine angeborene Hydronephrose festgestellt. Im 

gleichen Zeitraum erkrankten 237 Kinder ohne pränatal festgestellte Hydronephrose an 

einem Harnwegsinfekt. Die durchgeführte Ultraschallsonografie der Nieren ergab bei diesen 

Kindern einen Nachweis von 4,3% an angeborenen obstruktiven Anomalien des Harntraktes, 

die pränatal während des Ulltraschallscreenings nicht festgestellt wurden. Die Sensitivität der 

pränatalen Ultraschalluntersuchung lag höher im 3.Trimenon (Sensitivität 0,97 versus 0,62 

vorher). Es konnte gezeigt werden, dass die pränatale Sonografie eine zuverlässige 

Methode in der Diagnostik congenitaler Uropathien ist, allerdings ist ein Screening im  

3. Trimester spezifischer für eine relevante Diagnose als im 2. Trimester [140]. 

 

Bezüglich des Zeitpunkts der Diagnosestellung wurde der größte Teil der richtig positiven 

Diagnosen in unserer Kohorte vor der 25. SSW diagnostiziert (Mittelwert 23. SSW). Das 

deckt sich mit den oben angegebenen Organ-Ultraschallscreening-Untersuchungen im  

3. Trimenon laut den alten Mutterschaftsrichtlinien.  
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4.2.3 Entdeckungsrate von Fehlbildungen pränatal vs. postnatal nach 
Diagnosegruppe Muskel-/Skelettfehlbildungen 

Die Detektionsrate der in der Gruppe der Muskel-/Skelettfehlbildungen zusammengefassten 

Fehlbildungen variiert zum Teil sehr. Insbesondere Extremitätenfehlbildungen sind dem 

pränatalen Ultraschall nicht immer gut zugänglich.  

Die Diagnosegruppe Muskel-/Skelettfehlbildungen war in unserer Häufigkeitsauswertung an 

dritter Stelle. Sie beinhaltet auch die Extremitätenfehlbildungen. Diese Gruppe der 

Fehlbildungen ist entsprechend den international publizierten Daten häufig [141–143]. In den 

mitteldeutschen Daten liegt die Häufigkeit sogar an zweiter Stelle. Die häufigste 

Einzeldiagnose in dieser Gruppe ist konform zu den im Jahresbericht Sachsen-Anhalt 2015 

publizierten Angaben der Klumpfuß mit fünf Fällen [144].  

 

In der hier analysierten Kohorte lag der positiv prädiktive Wert des pränatalen Ultraschalls 

bei 65% für die gruppierten Einzeldiagnosen das Muskel- und Skelettsystem betreffend. Da 

der Klumpfuß die häufigste Einzeldiagnose in dieser Gruppe ist, hat diese Einzeldiagnose 

einen größeren Einfluss auf die Detektionsrate. Diese variiert laut internationaler Literatur in 

einem unselektierten Krankengut von 43 bis 77% [121]. 

Für die isolierten Extremitätenfehlbildungen ist in einer aktuellen Arbeit von Andrikopoulou et 

al. nach retrospektiver Fallanalyse (Untersuchungszeitraum 2009 bis 2014) in einem 

tertiären Zentrum (mit einem speziellen Protokoll zum Ausschluss von 

Extremitätenfehlbildungen) ein positiv prädiktiver Wert für den pränatalen Ultraschall von 

100% veröffentlicht worden. Dabei handelte es sich im Gegenteil zu unseren Analysen nicht 

um gruppierte Daten (Muskel- und Skelettfehlbildungen). Es erfolgte anhand der postnatalen 

Befunde die Evaluation der pränatalen Ultraschalldiagnose. Der negativ prädiktive Wert lag 

bei 99,8%. 36 der insgesamt 52 Fälle wurden pränatal diagnostiziert. Das entspricht einer 

Detektionsrate von 69% [145]. 

In einer englischen Evaluation aus einem universitären Zentrum (Zeitraum 2007 bis 2012) 

wurde der pränatale Ultraschalls für die Diagnose Klumpfuß mit 81,1% (negativ prädiktiver 

Wert 99,5%) publiziert [146]. Dabei zeigen ältere Untersuchungen (Zeitraum 1996 bis 2003) 

auch schon einen bemerkenswerten positiv prädiktiven Wert von 83% [147]. 

Nach pränataler Diagnose einer Muskel- oder Skelettfehlbildung erfolgt sehr häufig auch die 

Empfehlung einer pränatalen genetischen Diagnostik [144, 148]. Das spiegelt in den Fällen 

dieser Gruppe die Kombination mit Trisomien wider. 
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4.2.4 Entdeckungsrate von Fehlbildungen pränatal vs. postnatal nach 
Diagnosegruppe Gastro-Fehlbildungen 

Laut Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt im Jahr 2015 im Vergleich zu den Vorjahren 

wurde ein deutlich kleinerer Anteil von Fehlbildungen des Verdauungstraktes dokumentiert 

(2015: 4,8%; 2003-2014: 6,9%). Anders als die in dieser Arbeit vorgenommenen 

Gruppierungen gehören in den mitteldeutschen Daten die Bauchwanddefekte nicht in die 

Gruppe Verdauungstrakt bzw. Gastro-Fehlbildungen [102].  

Die pränatale Diagnose mittels Ultraschall der Gastro-Fehlbildungen variiert je nach 

Einzeldiagnose stark. Während die gastrointestinalen Fehlbildungen oft mit Zeichen einer 

Obstruktion des Magen-Darmtraktes verbunden sind und erst im späteren 

Schwangerschaftsverlauf auffallen ist die Diagnose der Bauchwanddefekte dem Ultraschall 

in der Regel gut zugänglich und auch zum Teil schon im ersten Trimenon zu stellen. In 

unserer Analyse zeigt sich dann auch eine Wahrscheinlichkeit für ein richtig positives 

Ergebnis des pränatalen Ultraschalls für die gesamte Gruppe von 80%.  

In einer amerikanischen Arbeit, die Daten für ein Tertiärzentrum (Zeitraum 2006 bis 2016) 

zur Treffsicherheit des pränatalen Ultraschall, kombiniert zum Teil mit fetalem MRT, für 

gastrointestinale Fehlbildungen mit dem Leitsymptom Obstruktion evaluierte, wurde ein 

positiv prädiktiver Wert von 91,3% publiziert [149]. 

In der vorliegenden Arbeit wurden drei Einzeldiagnosen mit 100% Bestätigung der Diagnose 

und dem positiv prädiktiven Wert von 1,0 evaluiert. Dazu gehörten Oesophagusatresie  

(1 Fall), Omphalocele (5 Fälle) sowie Gastroschisis (4 Fälle). 

 

Eine von Pedersen et al. (EUROCAT) publizierte Studie untersuchte aus 23 europäischen 

Fehlbildungsregistern innerhalb von zwei Jahrzehnten (1987-2006) die Prävalenz und die 

pränatale Diagnose. Die Studie schloss 1.222 Fälle mit der Diagnose Ösophagusatresie aus 

insgesamt 5.019.804 Schwangerschaften ein.  

Die Gesamtprävalenz betrug 2,4 pro 10.000 Geborene, diese ist auch mit Einbeziehung der 

Daten aus Nord- und Südamerika unverändert. Zusammenfassend ist für diese Studie zu 

sagen, dass die pränatalen Entdeckungsraten im o.g. Zeitraum zwischen 26% bis 36,5% 

schwankten. Weiter anzumerken ist, dass die Überlebenschancen bei Termingeborenen mit 

Oesaphagusatresie deutlich höher waren, wenn die Diagnose bereits pränatal gestellt wurde 

(99,2 % bei pränatal bekannten Oesaphagusatresie und reifen Neugeborenen versus 86,9% 

erst postnatal gestellter Diagnose) [150, 151]. 

Der Anteil der bereits pränatal diagnostiziert wurde, wird vom französischen Netzwerk für 

Oesophagusatresie nach retrospektiver Analyse von 469 Patienten (Zeitraum 2008 bis 2010) 

aus einem populationsbezogenem Register mit 24,3% angegeben. Dabei war das Outcome 

nicht signifikant von der pränatalen Diagnose abhängig. Im Gegenteil, die schwereren Fälle 

wurden eher pränatal diagnostiziert [152].  
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Beide Arbeiten zeigen den positiven Einfluss einer entsprechenden Geburtsplanung (kein 

neonataler Transfer) bei pränatal bekannter Diagnose. Dieses ist ein Argument für die stete 

Verbesserung der Detektionsrate [150, 152]. 

 

4.3 Fazit und Ausblick 

Der positive Vorhersagewert des pränatalen Ultraschalls von insgesamt 76,5% für die in 

unserer Studie evaluierten Fälle (n=179) und dem gegenüber die falsch positive Rate mit 

23,5% der Fälle (23 Fälle ohne Übereinstimmung mit dem postnatalen Befund, 32 Fälle mit 

unbekanntem postnatalem Befund) entspricht den Angaben der Literatur.  

Die bereits in diversen Studien vorbeschriebenen Ergebnisse zur Abhängigkeit der 

Treffsicherheit des pränatalen Ultraschalls von der speziellen Fehlbildung bzw. dem 

betroffenen Organsystem werden somit in der vorliegenden Arbeit in einer unselektierten 

mitteldeutschen Schwangerenkohorte bestätigt.  

Immerhin stellen sich aber fast ein Viertel der pränatal diagnostizierten Fehlbildungs-

diagnosen als nicht zutreffend heraus. Dadurch wird deutlich, dass eine große 

Herausforderung darin besteht, die pränatale Ultraschalldiagnostik in einer retrospektiven 

Betrachtung als eindimensionalen Vorgang zu bewerten. Die pränatale Diagnose insgesamt 

ist aber vielmehr als Mosaik aus invasiver und nicht invasiver Pränataldiagnostik in 

Kombination mit Serumbiochemie (Combined Test) zu verstehen. Seit 2012 gibt es 

zusätzlich (in Deutschland noch nicht als Leistung der gesetzlichen Krankenkassen) die nicht 

invasive Option der zellfreien fetalen DNA-Analyse aus mütterlichem Blut. 

Eine prospektive Evaluation mit Einbeziehung invasiver, nichtinvasiver und NIP-Diagnostik 

entsprechend der aktuellen klinischen Praxis zur finalen Diagnosefindung wäre sehr 

interessant und wichtig und sollte im Fokus weiterer Studien stehen. 
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5 Zusammenfassung 

Die pränatale Sonografie ist in Deutschland in der Schwangerschaftsvorsorge als Screening-

Verfahren fest etabliert und dient der Feststellung einer intakten Schwangerschaft bzw. der 

frühzeitigen Diagnostik von fetalen Fehlbildungen (FB). Diese Diagnostik beinhaltet einen 

relevanten Anteil postnatal nicht bestätigter pränataler Verdachtsdiagnosen und pränatal 

übersehener Fehlbildungen und muss sich deshalb einer kritischen Diskussion stellen. Diese 

steht aber im Kontrast zur hohen Akzeptanz der pränatalen Sonografie bei Schwangeren 

und ihren Frauenärzten. Aufgabenstellung dieser Arbeit war deshalb, monozentrisch in 

einem typischen regionalen Versorgungskrankenhaus den prognostischen Wert der 

pränatalen sonografischen Diagnostik zu überprüfen. Dazu wurden in der vorliegenden 

Arbeit von 2005 bis 2010 retrospektiv die in der pränatalen Diagnostik (Sonografie, 

Amniozentese, Chorionzottenbiopsie und Dopplersonografie) festgestellten FB mit den 

postnatalen Diagnosen am Krankenhaus Stendal verglichen. Gemessen wurde der positiv 

prädiktive Wert pränatal diagnostizierter FB bezogen auf die postnatalen Befunde in den 

einzelnen Diagnosegruppen.  

Grundlage für die Auswertungen waren die Meldungen von pathologischen 

Pränatalbefunden aus der Frauenklinik Stendal an das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-

Anhalt. Das Fehlbildungsmonitoring erhielt aus der Frauenklinik Stendal Meldungen zu 700 

Schwangeren, bei denen eine weiterführende sonografische Diagnostik gemäß DEGUM 

Stufe II durchgeführt wurde und deren Ergebnis einen pathologischen Befund zeigte. Darin 

eingeschlossen sind Patientinnen, die zur feindiagnostischen Untersuchung in die 

Frauenklinik Stendal überwiesen wurden. In 562 Fällen war ein pathologischer pränataler 

Ultraschallbefund mit Softmarker (SM) und/oder pränataler FB nachweisbar. Für die 234 

Fälle mit pränatal diagnostizierten FB erfolgte ein Vergleich der pränatalen und postnatalen 

Befunde, die Auswertung epidemiologischer Daten und die Berechnung des positiv 

prädiktiven Wertes zur Einschätzung der Treffsicherheit in den einzelnen Diagnosegruppen.  

Insgesamt wurden 311 Diagnosen kodiert (1,3 Diagnosen pro pränatal untersuchten Fet). FB 

des Herz-Kreislaufsystems traten mit 130 kodierten Diagnosen (41,8%) am häufigsten auf, 

gefolgt von FB der Nieren und des Harntraktes (52 Diagnosen, 16,7%) und FB des Gehirns 

(37 Diagnosen, 11,9%). Für alle 234 Fälle mit FB zeigt sich ein positiver prädiktiver Wert von 

0,76. Bei Betrachtung der FB in den verschiedenen Diagnosegruppen ergibt sich ein 

differenziertes Bild. Innerhalb der Diagnosegruppen Herz und Chromosomen wurden die 

höchsten prädiktiven Werte mit 0,95 bzw. 1,00 errechnet.  

Im Rahmen dieser retrospektiven Evaluation aus klinischen Routinedaten zeigt sich eine 

erstaunlich gute Qualität der pränatalen Ultraschalldiagnostik außerhalb von 

Studienbedingungen. Für eine hohe Treffsicherheit ist jedoch eine ergänzende (invasive) 

Pränataldiagnostik, wie sie klinisch praktiziert wird, von entscheidender Bedeutung. 
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Tab. A1: Planung der Geburt bei fetaler Fehlbildung aus Sicht des Neonatologen [69] 

Fehlbildung Empfohlener 
Geburtsort 

Empfehlung für 
eine vorzeitige 
Geburt 

Medizinischer 
Vorteil einer 
Sectio caesarea 
für Neugeborene 

Besonderheiten 
bei der 
Erstversorgung 

Komplexe bzw. 
Ductus-abhängige 
Herzfehler 

Perinatalzentrum mit 
Möglichkeit zur 
kardiologischen bzw. 
kardiochirurgischen 
Intervention 

nein nein Prostaglandin E1 

Zwerchfellhernie mit 
Hinweis auf 
ausgeprägte 
Lungenhypoplasie 

Perinatalzentrum mit 
ECMO-Möglichkeit 

möglicherweise nein keine 
Maskenbeatmung, 
Magenablaufsonde 

Gastroschisis Perinatalzentrum fraglich fraglich keine 
Maskenbeatmung, 
Magenablaufsonde 

Omphalozele Perinatalzentrum nein nein keine 
Maskenbeatmung, 
Magenablaufsonde, 
Cave: Abknickung 
des Zeleninhaltes 

Steißbein-Teratom Perinatalzentrum mit 
entsprechender 
Erfahrung 

ggf. bei 
Entwicklung einer 
schweren 
Herzinsuffizienz 
oder Blutung 

fraglich Cave:  
Blutungen, 
Hypovolämie, 
Volumenverschie-
bungen 

schwere 
Hydronephrose 

Perinatalzentrum mit 
Kindernephrologie 
und Kinderurologie 

fraglich nein Cave:  
Lungenhypoplasie 
bei Anhydramnion 

Meningomyelozele Perinatalzentrum mit 
Neurochirurgie 

fraglich fraglich latexfrei 

Hydrzephalus 
internus 

Perinatalzentrum mit 
Neurochirurgie 

nein nur bei 
Makrozephalie 

 

Vena Galeni-
Malformation 

Perinatalzentrum mit 
entsprechender 
Erfahrung und Inter-
ventionsmöglichkeit 

ggf. bei 
Entwicklung einer 
schweren 
Herzinsuffizienz 

nein Cave:  
Herzinsuffizienz 

Hygroma colli Perinatalzentrum mit 
entsprechender 
Erfahrung und 
Therapiemöglichkeit 
durch HNO-
Spezialisten 

evtl. bei 
Entwicklung eines 
Hydrops 

ggf. EXIT-Prozedur 
bei Obstruktion des 
Larynx bzw. der 
Trachea 
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Abb. B1: Ultraschall-Meldebogen 
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Abb. B2: standardisierter Meldebogen zur Fehlbildungserfassung 
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Tab. C1: Überblick 234 Fälle pränatal festgestellter Fehlbildungen (mit/ohne Softmarker) 
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Tab. D1: sonografische Softmarker-Bewertung 

nur Softmarker (SM) 
Häufigkeit 

Anzahl Prozent 
postnatal bestätigt (invasive Pränataldiagnostik erfolgt) 22 6,71 

postnatal nicht bekannt 5 1,52 

nur SM, postnatal gesund 301 91,77 

gesamt 328 100 
 

Tab. D2: Schwangerschaftsausgang vorausgegangener Schwangerschaften 

vorausgegangene Schwangerschaften 562 Fälle 234 Fälle 
Lebendgeborene (LG) 437 180 

Totgeborene (TG) 3 1 

induzierte Aborte (IA) 6 4 

Spontanaborte (SA) 37 15 

extrauterine Schwangerschaften 7 5 

Abbrüche 26 15 

keine Angabe zum Schwangerschaftsausgang 160 59 

vorausgegangene Schwangerschaften gesamt 676 279 
 

Tab. D3: Schwangerschaftsausgang Studienkohorte 

Schwangerschaftsausgang 562 Fälle Prozent 234 Fälle Prozent 
Lebendgeborene (LG) 523 93,06 203 86,75 

Totgeborene (TG) 5 0,89 4 1,71 

induzierte Aborte (IA) 22 3,91 21 8,97 

Spontanaborte (SA) 6 1,07 3 1,28 

unbekannt 6 1,07 3 1,28 

gesamt 562 100,00 234 100,00 
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Tab. E1: Überblick der eingeschlossenen 562 Fälle und die jeweiligen Untergruppen 
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Tab. F1: Überblick Diagnosegruppe Muskel/Skelett 

Diagnosegruppe 
Muskel/Skelett 
Bewertung postnatal 

pränatal Fehlbildungen (FB) diagnostiziert 
FB gesamt  

(mit/ohne SM) SM + FB nur FB 

Anzahl Prozent Anzahl Prozent Anzahl Prozent 

be
st

ät
ig

t  
(1

 : 
1 

± 
n)

 

bestätigt (1:1) 8 

13 

38,1
0 

61,90 

4 

6 

57,14 

85,71 

4 

7 

28,57 

50,00 
bestätigt, postnatal 
mehr (1:1+n) 3 14,2

9 2 28,57 1 7,14 

bestätigt, postnatal 
weniger (1:1-n)  2 9,52 - - 2 14,29 

Diagnose ähnlich  - - - - - - 

ni
ch

t 
be

st
ät

ig
t nicht bestätigt,  

wichtig  2 
7 

9,52 
33,33 

- 
- 

- 
- 

2 
7 

14,29 
50,00 

nicht bestätigt,  
unwichtig  5 23,8

1 - - 5 35,71 

postnatal nicht bekannt  1 4,76 1 14,29 - - 

gesamt 21 100,00 7 100,00 14 100,00 
 

Tab. F2: Geschlecht (Diagnosegruppe Muskel/Skelett) 

Geschlecht Fälle Prozent 
männlich 11 52,38 

weiblich 8 38,10 

unbekannt 2 9,52 

gesamt 21 100,00 
 

Tab. F3: Mutteralter gruppiert zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Muskel/Skelett) 

Mutteralter gruppiert Fälle Prozent 
unter 20 Jahre 1 4,76 

20 bis 24 Jahre 7 33,33 

25 bis 29 Jahre 7 33,33 

30 bis 34 Jahre 4 19,05 

35 bis 39 Jahre 2 9,52 

gesamt 21 100,00 
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Tab. F4: Gestationsalter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Muskel/Skelett) 

Gestationsalter LG TG IA SA unbekannt 
< 12. SSW - - 1 - - 

12.-20. SSW - - 3 - - 

21.-24. SSW - - - - - 

25.-28. SSW - - - - - 

29.-32. SSW - - - - - 

33.-36. SSW 2 - 1 - - 

> 37. SSW 14 - - - - 

unbekannt - - - - - 

gesamt 16 - 5 - - 
 

Tab. F5: Einschätzung Geburtsgewicht Lebendgeborene anhand Perzentilkurven nach 

Voigt [97] (Diagnosegruppe Muskel/Skelett) 

Perzentilen Geburtsgewicht Fälle Prozent 
small for gestational age (SGA)* 1 6,25 

appropriate for gestational age# 15 93,75 

gesamt 16 100,00 

* Geburtsgewicht < 10. Perzentile 
# Geburtsgewicht 10.-90. Perzentile 

  

 

Tab. F6: Überblick Diagnosegruppe Herz 

Diagnosegruppe 
Herz 
Bewertung postnatal 

pränatal Fehlbildungen (FB) diagnostiziert 
FB gesamt  

(mit/ohne SM) SM + FB nur FB 

Anzahl Prozent Anzahl Prozent Anzahl Prozent 

be
st

ät
ig

t  
(1

 : 
1 

± 
n)

 

bestätigt (1:1)  29 

106 

26,1
3 

95,50 

11 

29 

33,33 

87,88 

18 

77 

23,08 

98,72 

bestätigt, postnatal 
mehr (1:1+n)  3 2,70 1 3,03 2 2,56 

bestätigt, postnatal 
weniger (1:1-n) 2 1,80 1 3,03 1 1,28 

Diagnose ähnlich  72 64,8
6 16 48,48 56 71,79 

ni
ch

t 
be

st
ät

ig
t nicht bestätigt,  

wichtig  2 
3 

1,80 
2,70 

2 
3 

6,06 
9,09 

- 
- 

- 
-- 

nicht bestätigt,  
unwichtig  1 0,90 1 3,03 - - 

postnatal nicht bekannt  2 1,80 1 3,03 1 1,28 

gesamt 111 100,00 33 100,00 78 100,00 
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Tab. F7: Geschlecht (Diagnosegruppe Herz) 

Geschlecht Fälle Prozent 
männlich 52 46,85 

weiblich 54 48,65 

unbekannt 5 4,50 

gesamt 111 100,00 
 

Tab. F8: Mutteralter gruppiert zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Herz) 

Mutteralter gruppiert Fälle Prozent 
unter 20 Jahre 4 3,60 

20 bis 24 Jahre 30 27,03 

25 bis 29 Jahre 36 32,43 

30 bis 34 Jahre 23 20,72 

35 bis 39 Jahre 12 10,81 

ab 40 Jahre 6 5,41 

gesamt 111 100,00 
 

Tab. F9: Gestationsalter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Herz) 

Gestationsalter LG TG IA SA unbekannt 
< 12. SSW - - - - - 

12.-20. SSW - - 7 2 - 

21.-24. SSW - - - - - 

25.-28. SSW 1 - - - - 

29.-32. SSW - - - - - 

33.-36. SSW 5 1 - - - 

> 37. SSW 87 1 - - - 

unbekannt 5 - - - 2 

gesamt 98 2 7 2 2 
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Tab. F10: Einschätzung Geburtsgewicht Lebendgeborene anhand der Perzentilkurven nach 

Voigt [97] (Diagnosegruppe Herz) 

Perzentilen Geburtsgewicht Fälle Prozent 
small for gestational age (SGA)* 8 8,16 

appropriate for gestational age# 75 76,53 

large for gestational age (LGA)** 9 9,18 

keine Angabe 6 6,12 

gesamt 98 100,00 

*  Geburtsgewicht < 10. Perzentile 
#  Geburtsgewicht 10.-90. Perzentile 
** Geburtsgewicht > 90. Perzentile 

  

 

Tab. F11: Überblick Diagnosegruppe Niere/Ureter 

Diagnosegruppe 
Niere/Ureter 
Bewertung postnatal 

pränatal Fehlbildungen (FB) diagnostiziert 
FB gesamt  

(mit/ohne SM) SM + FB nur FB 

Anzahl Prozent Anzahl Prozent Anzahl Prozent 

be
st

ät
ig

t  
(1

 : 
1 

± 
n)

 

bestätigt (1:1)  13 

25 

30,9
5 

59,52 

1 

4 

12,50 

50,00 

12 

21 

35,29 

61,76 

bestätigt, postnatal 
mehr (1:1+n)  1 2,38 1 12,50 - - 

bestätigt, postnatal 
weniger (1:1-n)  - - - - - - 

Diagnose ähnlich  11 26,1
9 2 25,00 9 26,47 

ni
ch

t 
be

st
ät

ig
t nicht bestätigt,  

wichtig  1 
9 

2,38 
21,43 

- 
2 

- 
25,00 

1 
7 

2,94 
20,59 

nicht bestätigt,  
unwichtig  8 19,0

5 2 25,00 6 17,65 

postnatal nicht bekannt 8 19,05 2 25,00 6 17,65 

gesamt 42 100,00 8 100,00 34 100,00 
 

Tab. F12: Geschlecht (Diagnosegruppe Niere/Ureter) 

Geschlecht Fälle Prozent 
männlich 27 64,29 

weiblich 14 33,33 

unbekannt 1 2,38 

gesamt 42 100,00 
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Tab. F13: Mutteralter gruppiert zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Niere/Ureter) 

Mutteralter gruppiert Fälle Prozent 
unter 20 Jahre 3 7,14 

20 bis 24 Jahre 4 9,52 

25 bis 29 Jahre 9 21,43 

30 bis 34 Jahre 20 47,62 

35 bis 39 Jahre 4 9,52 

ab 40 Jahre 2 4,76 

gesamt 42 100,00 
 

Tab. F14: Gestationsalter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Niere/Ureter) 

Gestationsalter LG TG IA SA unbekannt 
< 12. SSW - - - - - 

12.-20. SSW - - - 1 - 

21.-24. SSW 1 - - - - 

25.-28. SSW - - - - - 

29.-32. SSW - - - - - 

33.-36. SSW 2 - - - - 

> 37. SSW 37 - - - - 

unbekannt 1 - - - - 

gesamt 41 - - 1 - 
 

Tab. F15: Einschätzung Geburtsgewicht Lebendgeborener anhand Perzentilkurven nach 

Voigt [97] (Diagnosegruppe Niere/Ureter) 

Perzentilen Geburtsgewicht Fälle Prozent 
small for gestational age (SGA)* 1 2,44 

appropriate for gestational age# 34 82,93 

large for gestational age (LGA)** 5 12,20 

keine Angabe 1 2,44 

gesamt 41 100,00 

*  Geburtsgewicht < 10. Perzentile 
#  Geburtsgewicht 10.-90. Perzentile 
** Geburtsgewicht > 90. Perzentile 
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Tab. F16: Überblick Diagnosegruppe Gastro 

Diagnosegruppe 
Gastro 
Bewertung postnatal 

pränatal Fehlbildungen (FB) diagnostiziert 
FB gesamt  

(mit/ohne SM) SM + FB nur FB 

Anzahl Prozent Anzahl Prozent Anzahl Prozent 

be
st

ät
ig

t  
(1

 : 
1 

± 
n)

 

bestätigt (1:1)  6 

12 

40,0
0 

80,00 

4 

5 

80,00 

100,00 

2 

7 

20,00 

70,00 
bestätigt, postnatal 
mehr (1:1+n) 5 33,3

3 1 20,00 4 40,00 

bestätigt, postnatal 
weniger (1:1-n) 1 6,67 - - 1 10,00 

Diagnose ähnlich - - - - - - 

ni
ch

t 
be

st
ät

ig
t nicht bestätigt,  

wichtig  - 
- 

- 
- 

- 
- 

- 
- 

- 
- 

- 
- 

nicht bestätigt,  
unwichtig  - - - - - - 

postnatal nicht bekannt  3 20,00 - - 3 30,00 

gesamt 15 100,00 5 100,00 10 100,00 
 

Tab. F17: Geschlecht (Diagnosegruppe Gastro) 

Geschlecht Fälle Prozent 
männlich 9 60,00 

weiblich 5 33,33 

unbekannt 1 6,67 

gesamt 15 100,00 
 

Tab. F18: Mutteralter gruppiert zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Gastro) 

Mutteralter gruppiert Fälle Prozent 
unter 20 Jahre 1 6,67 

20 bis 24 Jahre 7 46,67 

25 bis 29 Jahre 3 20,00 

30 bis 34 Jahre 2 13,33 

35 bis 39 Jahre - - 

ab 40 Jahre 2 13,33 

gesamt 15 100,00 
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Tab. F19: Gestationsalter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Gastro) 

Gestationsalter LG TG IA SA unbekannt 
< 12. SSW - - 1 - - 

12.-20. SSW - - 3 1 - 

21.-24. SSW - - 1 - - 

25.-28. SSW - - - - - 

29.-32. SSW - - - - - 

33.-36. SSW 4 1 - - - 

> 37. SSW 4 - - - - 

unbekannt - - - - - 

gesamt 8 1 5 1 - 
 

Tab. F20: Einschätzung Geburtsgewicht Lebendgeborene anhand Perzentilkurven nach 

Voigt [97] (Diagnosegruppe Gastro) 

Perzentilen Geburtsgewicht Fälle Prozent 
small for gestational age (SGA)* 2 25,00 

appropriate for gestational age# 6 75,00 

gesamt 8 100,00 

* Geburtsgewicht < 10. Perzentile 
# Geburtsgewicht 10.-90. Perzentile 

  

 

Tab. F21: Überblick Diagnosegruppe Atmung 

Diagnosegruppe 
Atmung 
Bewertung postnatal  

pränatal Fehlbildungen (FB) diagnostiziert 
FB gesamt  

(mit/ohne SM) SM + FB nur FB 

Anzahl Prozent Anzahl Prozent Anzahl Prozent 

be
st

ät
ig

t  
(1

 : 
1 

± 
n)

 

bestätigt (1:1)  1 

2 

33,3
3 

66,67 

- 

- 

- 

- 

1 

2 

33,33 

66,67 
bestätigt, postnatal 
mehr (1:1+n)  1 33,3

3 - - 1 33,33 

bestätigt, postnatal 
weniger (1:1-n)  - - - - - - 

Diagnose ähnlich  - - - - - - 

ni
ch

t 
be

st
ät

ig
t nicht bestätigt,  

wichtig  1 
1 

33,3
3 

33,33 
- 

- 
- 

- 
1 

1 
33,33 

33,33 
nicht bestätigt,  
unwichtig  - - - - - - 

postnatal nicht bekannt - - - - - - 

gesamt 3 100,00 - - 3 100,00 
  



Anhang F 

101 

Tab. F22: Geschlecht (Diagnosegruppe Atmung) 

Geschlecht Fälle Prozent 
männlich 1 33,33 

weiblich 2 66,67 

gesamt 3 100,00 
 

Tab. F23: Überblick Mutteralter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Atmung) 

 
3 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Mutteralter 25 30 27,67 28,00 
 

Tab. F24: Mutteralter gruppiert zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Atmung) 

Mutteralter gruppiert Fälle Prozent 
25 bis 29 Jahre 2 66,67 

30 bis 34 Jahre 1 33,33 

gesamt 3 100,00 
 

Tab. F25: Schwangerschaftsausgang (Diagnosegruppe Atmung) 

Schwangerschaftsausgang Fälle Prozent 
Lebendgeborene (LG) 3 100,00 
 

Tab. F26: Gestationsalter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Atmung) 

Gestationsalter LG TG IA SA unbekannt 
< 12. SSW - - - - - 

12.-20. SSW - - - - - 

21.-24. SSW - - - - - 

25.-28. SSW - - - - - 

29.-32. SSW - - - - - 

33.-36. SSW - - - - - 

> 37. SSW 3 - - - - 

unbekannt - - - - - 

gesamt 3 - - - - 
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Tab. F27: Überblick Geburtsgewicht Lebendgeborene (Angaben in Gramm)  

Diagnosegruppe Atmung) 

 
3 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Geburtsgewicht 3360 4115 3655 3490 
 

Tab. F28: Einschätzung Geburtsgewicht Lebendgeborener anhand von Perzentilkurven nach 

Voigt [97] (Diagnosegruppe Atmung) 

Perzentilen Geburtsgewicht Fälle Prozent 
appropriate for gestational age* 3 100,00 

gesamt 3 100,00 

* Geburtsgewicht 10.-90. Perzentile   

 

Tab. F29: Überblick Diagnosegruppe Gehirn 

Diagnosegruppe 
Gehirn 
Bewertung postnatal 

pränatal Fehlbildungen (FB) diagnostiziert 
FB gesamt  

(mit/ohne SM) SM + FB nur FB 

Anzahl Prozent Anzahl Prozent Anzahl Prozent 

be
st

ät
ig

t  
(1

 : 
1 

± 
n)

 

bestätigt (1:1) 9 

13 

30,0
0 

43,33 

4 

6 

44,44 

66,67 

5 

7 

23,81 

33,33 
bestätigt, postnatal 
mehr (1:1+n) 3 10,0

0 1 11,11 2 9,52 

bestätigt, postnatal 
weniger (1:1-n) - - - - - - 

Diagnose ähnlich 1 3,33 1 11,11 - - 

ni
ch

t 
be

st
ät

ig
t nicht bestätigt,  

wichtig  3 
4 

10,0
0 

13,33 
- 

- 
- 

- 
3 

4 
14,29 

19,05 
nicht bestätigt,  
unwichtig  1 3,33 - - 1 4,76 

postnatal nicht bekannt 13 43,33 3 33,33 10 47,62 

gesamt 30 100,00 9 100,00 21 100,00 
 

Tab. F30: Geschlecht (Diagnosegruppe Gehirn) 

Geschlecht Fälle Prozent 
männlich 11 36,67 

weiblich 16 53,33 

unbekannt 3 10,00 

gesamt 30 100,00 
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Tab. F31: Überblick Mutteralter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Gehirn) 

 
30 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Mutteralter 14 39 26,43 27,00 
 

Tab. F32:  Mutteralter gruppiert zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Gehirn) 

Mutteralter gruppiert Fälle Prozent 
unter 20 Jahre 3 10,00 

20 bis 24 Jahre 9 30,00 

25 bis 29 Jahre 10 33,33 

30 bis 34 Jahre 5 16,67 

35 bis 39 Jahre 3 10,00 

gesamt 30 100,00 
 

Tab. F33: Schwangerschaftsausgang (Diagnosegruppe Gehirn) 

Schwangerschaftsausgang Fälle Prozent 
Lebendgeborene (LG) 24 80,00 

induzierte Aborte (IA) 4 13,33 

Spontanaborte (SA) 1 3,33 

unbekannt 1 3,33 

gesamt 30 100,00 
 

Tab. F34: Gestationsalter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Gehirn) 

Gestationsalter LG TG IA SA unbekannt 
< 12. SSW - - - - - 

12.-20. SSW - - 3 1 - 

21.-24. SSW - - - - - 

25.-28. SSW - - - - - 

29.-32. SSW - - - - - 

33.-36. SSW 3 - 1 - - 

> 37. SSW 21 - - - - 

unbekannt - - - - 1 

gesamt 24 - 4 1 1 
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Tab. F35: Überblick Geburtsgewicht Lebendgeborene (Angaben in Gramm)  

(Diagnosegruppe Gehirn) 

 
24 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Geburtsgewicht 1685 4050 3115 3125 
 

Tab. F36: Einschätzung Geburtsgewicht Lebendgeborene anhand von Perzentilkurven nach 

Voigt [97] (Diagnosegruppe Gehirn) 

Perzentilen Geburtsgewicht Fälle Prozent 
small for gestational age (SGA)* 3 12,50 

appropriate for gestational age# 19 79,17 

large for gestational age (LGA)** 2 8,33 

gesamt 24 100,00 

*  Geburtsgewicht < 10. Perzentile 
#  Geburtsgewicht 10.-90. Perzentile 
** Geburtsgewicht > 90. Perzentile 

  

 

Tab. F37: Überblick Diagnosegruppe Kopf/Gesicht 

Diagnosegruppe 
Kopf/Gesicht 
Bewertung postnatal 

pränatal Fehlbildungen (FB) diagnostiziert 
FB gesamt  

(mit/ohne SM) SM + FB nur FB 

Anzahl Prozent Anzahl Prozent Anzahl Prozent 

be
st

ät
ig

t  
(1

 : 
1 

± 
n)

 

bestätigt (1:1)  6 

9 

50,0
0 

75,00 

4 

- 

100,0
0 

- 

2 

5 

25,00 

62,50 
bestätigt, postnatal 
mehr (1:1+n) 3 25,0

0 - - 3 37,50 

bestätigt, postnatal 
weniger (1:1-n) - - - - - - 

Diagnose ähnlich - - - - - - 

ni
ch

t 
be

st
ät

ig
t nicht bestätigt,  

wichtig  1 
2 

8,33 
16,67 

- 
- 

- 
- 

1 
2 

12,50 
25,00 

nicht bestätigt,  
unwichtig  1 8,33 - - 1 12,50 

postnatal nicht bekannt  1 8,33 - - 1 12,50 

gesamt 12 100,00 4 100,00 8 100,00 
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Tab. F38:  Geschlecht (Diagnosegruppe Kopf/Gesicht) 

Geschlecht Fälle Prozent 
männlich 8 66,67 

weiblich 4 33,33 

gesamt 12 100,00 
 

Tab. F39: Überblick Mutteralter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Kopf/Gesicht) 

 
12 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Mutteralter 20 43 28,50 27,50 
 

Tab. F40: Mutteralter gruppiert zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Kopf/Gesicht) 

Mutteralter gruppiert Fälle Prozent 
20 bis 24 Jahre 3 25,00 

25 bis 29 Jahre 4 33,33 

30 bis 34 Jahre 3 25,00 

35 bis 39 Jahre 1 8,33 

ab 40 Jahre 1 8,33 

gesamt 12 100,00 
 

Tab. F41: Schwangerschaftsausgang (Diagnosegruppe Kopf/Gesicht) 

Schwangerschaftsausgang Fälle Prozent 
Lebendgeborene (LG) 9 75,00 

Totgeborene (TG) 1 8,33 

induzierte Aborte (IA) 2 16,67 

gesamt 12 100,00 
 

Tab. F42: Gestationsalter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Kopf/Gesicht) 

Gestationsalter LG TG IA SA unbekannt 
< 12. SSW - - - - - 

12.-20. SSW - - 2 - - 

21.-24. SSW - - - - - 

25.-28. SSW - - - - - 

29.-32. SSW - - - - - 

33.-36. SSW - 1 - - - 

> 37. SSW 9 - - - - 

unbekannt - - - - - 

gesamt 9 1 2 - - 
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Tab. F43: Überblick Geburtsgewicht Lebendgeborene (Angaben in Gramm)  

(Diagnosegruppe Kopf/Gesicht) 

 
9 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Geburtsgewicht 2485 4026 3251 3290 
 

Tab. F44: Einschätzung Geburtsgewicht Lebendgeborene anhand Perzentilkurven nach 

Voigt [97] (Diagnosegruppe Kopf/Gesicht) 

Perzentilen Geburtsgewicht Fälle Prozent 
small for gestational age (SGA)* 1 11,11 

appropriate for gestational age# 8 88,89 

gesamt 9 100,00 

* Geburtsgewicht < 10. Perzentile 
# Geburtsgewicht 10.-90. Perzentile 

  

 

Tab. F45: Überblick Diagnosegruppe Chromosomen 

Diagnosegruppe 
Chromosomen 
Bewertung postnatal 

pränatal Fehlbildungen (FB) diagnostiziert 
FB gesamt  

(mit/ohne SM) SM + FB nur FB 

Anzahl Prozent Anzahl Prozent Anzahl Prozent 

be
st

ät
ig

t  
(1

 : 
1 

± 
n)

 

bestätigt (1:1)  12 

13 

92,3
1 

100,00 

11 

- 

91,67 

100,00 

1 

1 

100,0
0 

100,00 
bestätigt, postnatal 
mehr (1:1+n) - - - - - - 

bestätigt, postnatal 
weniger (1:1-n) 1 7,69 1 8,33 - - 

Diagnose ähnlich  - - - - - - 

ni
ch

t 
be

st
ät

ig
t nicht bestätigt,  

wichtig - 
- 

- 
- 

- 
- 

- 
- 

- 
- 

- 
- 

nicht bestätigt,  
unwichtig  - - - - - - 

postnatal nicht bekannt - - - - - - 

gesamt 13 100,00 12 100,00 1 100,00 
 

Tab. F46:  Geschlecht (Diagnosegruppe Chromosomen) 

Geschlecht Fälle Prozent 
männlich 4 30,77 

weiblich 8 61,54 

unbekannt 1 7,69 

gesamt 13 100,00 
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Tab. F47: Überblick Mutteralter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Chromosomen) 

 
13 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Mutteralter 20 43 32,46 31,00 
 

Tab. F48: Mutteralter gruppiert zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Chromosomen) 

Mutteralter gruppiert Fälle Prozent 
20 bis 24 Jahre 2 15,38 

25 bis 29 Jahre 3 23,08 

30 bis 34 Jahre 3 23,08 

35 bis 39 Jahre 3 23,08 

ab 40 Jahre 2 15,38 

gesamt 13 100,00 
 

Tab. F49: Schwangerschaftsausgang (Diagnosegruppe Chromosomen) 

Schwangerschaftsausgang Fälle Prozent 
Lebendgeborene (LG) 3 23,08 

Totgeborene (TG) 1 7,69 

induzierte Aborte (IA) 8 61,54 

Spontanaborte (SA) 1 7,69 

gesamt 13 100,00 
 

Tab. F50: Gestationsalter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe Chromosomen) 

Gestationsalter LG TG IA SA unbekannt 
< 12. SSW - - - - - 

12.-20. SSW - - 7 1 - 

21.-24. SSW - - 1 - - 

25.-28. SSW - - - - - 

29.-32. SSW - - - - - 

33.-36. SSW - 1 - - - 

> 37. SSW 3 - - - - 

unbekannt - - - - - 

gesamt 3 1 8 1 - 
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Tab. F51: Überblick Geburtsgewicht Lebendgeborene (Angaben in Gramm)  

(Diagnosegruppe Chromosomen) 

 
3 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Geburtsgewicht 2780 3730 3280 3330 
 

Tab. F52: Einschätzung Geburtsgewicht Lebendgeborene anhand Perzentilkurven nach 

Voigt [97] (Diagnosegruppe Chromosomen) 

Perzentilen Geburtsgewicht Fälle Prozent 
appropriate for gestational age* 3 100,00 

gesamt 3 100,00 

* Geburtsgewicht 10.-90. Perzentile   

 

Tab. F53: Überblick Diagnosegruppe andere 

Diagnosegruppe 
andere 
Bewertung postnatal 

pränatal Fehlbildungen (FB) diagnostiziert 
FB gesamt  

(mit/ohne SM) SM + FB nur FB 

Anzahl Prozent Anzahl Prozent Anzahl Prozent 

be
st

ät
ig

t  
(1

 : 
1 

± 
n)

 

bestätigt (1:1) 9 

16 

40,9
1 

72,73 

5 

8 

45,45 

72,73 

4 

8 

36,36 

72,73 

bestätigt, postnatal 
mehr (1:1+n) - - - -  - 

bestätigt, postnatal 
weniger (1:1-n) - - - - - - 

Diagnose ähnlich 7 31,8
2 3 27,27 4 36,36 

ni
ch

t 
be

st
ät

ig
t nicht bestätigt,  

wichtig - 
1 

- 
4,55 

- 
- 

- 
- 

- 
1 

- 
9,09 

nicht bestätigt,  
unwichtig 1 4,55 - - 1 9,09 

postnatal nicht  
bekannt 5 22,73 3 27,27 2 18,18 

gesamt 22 100,00 11 100,00 11 100,00 
 

Tab. F54: Geschlecht (Diagnosegruppe andere) 

Geschlecht Fälle Prozent 
männlich 9 40,91 

weiblich 11 50,00 

unbekannt 2 9,09 

gesamt 22 100,00 
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Tab. F55: Überblick Mutteralter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe andere) 

 
22 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Mutteralter 18 41 28,33 28,00 
 

Tab. F56: Mutteralter gruppiert zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe andere) 

Mutteralter gruppiert Fälle Prozent 
unter 20 Jahre 2 9,09 

20 bis 24 Jahre 7 31,82 

25 bis 29 Jahre 3 13,64 

30 bis 34 Jahre 3 13,64 

35 bis 39 Jahre 5 22,73 

ab 40 Jahre 1 4,55 

keine Angabe 1 4,55 

gesamt 22 100,00 
 

Tab. F57: Schwangerschaftsausgang (Diagnosegruppe andere) 

Schwangerschaftsausgang Fälle Prozent 
Lebendgeborene (LG) 15 68,18 

Totgeborene (TG) 2 9,09 

induzierte Aborte (IA) 5 22,73 

gesamt 22 100,00 
 

Tab. F58: Gestationsalter zur Geburt bzw. Abruptio (Diagnosegruppe andere) 

Gestationsalter LG TG IA SA unbekannt 
< 12. SSW - - - - - 

12.-20. SSW - - 3 - - 

21.-24. SSW - - 1 - - 

25.-28. SSW - - 1 - - 

29.-32. SSW - - - - - 

33.-36. SSW 3 1 - - - 

> 37. SSW 11 1 - - - 

unbekannt 1 - - - - 

gesamt 15 2 5 - - 
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Tab. F59: Überblick Geburtsgewicht Lebendgeborene (Angaben in Gramm) 

(Diagnosegruppe andere) 

 
15 Fälle 

Min Max Mittelwert Median 
Geburtsgewicht 1870 4070 3068 3140 
 

Tab. F60: Einschätzung Geburtsgewicht Lebendgeborene anhand Perzentilkurven nach 

Voigt [97] (Diagnosegruppe andere) 

Perzentilen Geburtsgewicht Fälle Prozent 
small for gestational age (SGA)* 13 86,67 

appropriate for gestational age# 1 6,67 

large for gestational age (LGA)** 1 6,67 

gesamt 15 100,00 

*  Geburtsgewicht < 10. Perzentile 
#  Geburtsgewicht 10.-90. Perzentile 
** Geburtsgewicht > 90. Perzentile 
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