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Schwangerschaft und Fehlgeburt

Einleitung

Vielen ist nicht bekannt, daB etwa 10-15% aller klinisch erkannten Schwanger-
schaften vorzeitig enden. Dieses Geschehen ist flr die Betroffenen oftmals
sehr verunsichernd und traumatisierend, insbesondere wenn es sich um
wiederholte Fehlgeburten handelt. Eine genaue Ursachenabkldrung ist daher
wuinschenswert und fur die weitere Familienplanung sogar unbedingt
notwendig. In vielen Fallen kann bei exakter Ursachenfindung Uber eine
Therapie die Prognose fur weitere Schwangerschaften erheblich verbessert
werden. Zudem kann bei genetischen Verédnderungen i.d.R. ein Wiederho-
lungsrisiko fUr weitere Schwangerschaften angegeben werden. Unter den
zahlreichen bekannten Ursachen (anatomische und endokrine Faktoren etc.)
fur Fehlgeburten sind genetische Veranderungen und Gerinnungsstérungen
am haufigsten.

Welche genetischen Ursachen bei
Fehlgeburten gibt es ?

Im folgenden haben wir fir Sie die wichtigsten genetischen Ursachen fiir
wiederholte Fehlgeburten zusammengefasst. Studien haben gezeigt, das
50-60% aller Fehlgeburten im ersten Trimester eine Chromosomenverénderung
aufweisen. Am haufigsten werden Fehlverteilungen von Chromosomen
beobachtet (z.B. Trisomie 21, Down-Syndrom). In etwa 5% der chromosomal
auffalligen Spontanaborte werden Strukturveranderungen der Chromosomen
festgestellt. Dabei handelt es sich oft um familidre Chromosomenverénde-
rungen (betroffene Eltern weisen je nach Studie in ca. 3 bis 10% der Félle eine
Chromosomenveranderung auf, im Gegensatz zu ca. 0,2% in der Normalbe-
vblkerung). Eine weitere haufige genetische Ursache ist die sogenannte
unbalancierte Inaktivierung des X-Chromosoms. Weitere Informationen zur
genetischen Diagnostik bei Fehlgeburten stellen wir lhnen gerne zur
Verfligung (Telefonnummer 040/53805-800).

Gibt es ein Wiederholungsrisiko?

Insbesondere bei familidren Chromosomenveranderungen haben die Eltern ein
erhohtes Wiederholungsrisiko flir eine Fehlgeburt oder fir ein erkranktes Kind.
Deshalb sollte immer eine Chromosomenanalyse aus Abortgewebe/ggfs. aus
dem Blut der Eltern erfolgen. Bei wiederholten Aborten (ab zwei Fehlgeburten
oder ab einem Abort sowie einer Totgeburt oder einem Kind mit Fehlbildungen)
ist immer eine Chromosomenanalyse aus dem Blut der Eltern indiziert.

Ihr behandelnder Arzt wird Ihnen lhre Fragen zu diesem Thema gern beant-
worten. Die Kosten der genetischen Untersuchungen und der Gerinnungs-
diagnostik werden von den Krankenkassen Glbernommen und belasten nicht
das Budget des niedergelassenen Arztes.
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Welche Gerinnungsstérungen bei
Fehlgeburten gibt es?

Da es sich bei der Gerinnungsdiagnostik um eine individuelle Problematik
handelt, bei der mdglicherweise nur ein Teil der Untersuchungen notwendig
ist, empfehlen wir vor Abnahme des Materials mit uns telefonisch Kontakt auf-
zunehmen. Gerne geben wir Ihnen, falls gewiinscht, auch Informationen zur
Therapie (i.d.R. handelt es sich um eine Therapie mit gerinnungshemmenden
Medikamenten). Auch bei der Auswahl weiterfihrender Literatur kbnnen wir
behilflich sein. Sie erreichen uns unter der Telefonnummer 040/538 05-868.

Was sind die wichtigsten Gerinnungsstdérungen?

Antiphospholipid-Syndrom

Bei etwa 7-25% aller Frauen mit wiederholten Fehlgeburten findet sich ein
Antiphospholipid-Syndrom. Als Diagnostik dient die Bestimmung des Anticar-
diolipin-Antikdrpertiters und der Lupus Antikoagulanzaktivitat. Frauen mit
einem Antiphospholipid-Syndrom haben unbehandelt in 90% einen erneuten
Abort oder eine schwere Schwangerschaftskomplikation (meist handelt es
sich um eine schwere Praeklampsie/HELLP-Syndrom).

aPC Resistenz

Die haufigste derzeit bekannte genetische Ursache der Thrombophilie ist die
aPC Resistenz, die statistisch signifikant mit Friih- und Spéataborten verbunden
ist. Eine aPC Resistenz muss molekulargenetisch bestatigt werden (Nachweis
der Faktor V-Leiden-Mutation). Weitere Risikofaktoren sind z.B. die Prothrom-
bin-Mutation und Protein C- und S-Mangel, Antithrombinmangel, Protein
Z-Mangel.

Hyperhomocysteindmie

Hyperhomocysteinamie ist ein Risikofaktor flr arterielle/ventse GefaBver-
schllsse. Frauen mit wiederholten Fehlgeburten weisen signifikant hdufiger
unphysiologisch erhéhte Homocysteinserumspiegel auf. Der Homocysteinse-
rumspiegel kann durch extragenetische Faktoren erheblich beeinfluBt werden,
so dass die Messung des Homocysteinserumspiegels wesentlich bedeutsamer
ist als die genetische Untersuchung der zugrundeliegenden MTHFR-Gen-
Mutation (nur in Einzelfallen empfehlen wir diese genetische Untersuchung).

Was fir Proben werden benétigt?

Als Abortmaterial werden Chorionzotten bevorzugt (20-30 mg).

Fir genetische Untersuchungen bendtigen wir jeweils 1 Heparin-Blutprobe
(5-10 ml), fur die komplette Gerinnungsdiagnostik jeweils 1 Serumréhrchen,
3 Citratblut (3 ml). Fur die Homocysteinmessung haben wir spezielle
Rohrchen bzw. 1 EDTA-BIut (2 ml, abzentrifugiert).
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