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Nach verschiedenen Konsensustref-
fen im Jahre 2001/02 mit Teilnehmern
aus Perinatalmedizin, Gyn&kologie,
Labormedizin, Humangenetik und
medizinischen Firmen hat sich im
Marz 2002 in Frankfurt am Main die
Fetal Medicine Foundation Deutsch-
land gegrlindet. Diese ist ein gemein-
nutziger Verein, dessen Ziel die Eta-
blierung, Organisation und Qualitéts-
Uberprifung einer standardisierten
Ersttrimester-Untersuchung bei
Schwangeren ist (www.fmf-deutsch-
land.info).

Die Durchfiihrung einer qualifizierten

Ersttrimester-Fehlbildungsdiagno-

stik ermdglicht die

— frihe Bestatigung einer unauffalli-
gen fetalen Anatomie

- Vermeidung invasiver Eingriffe bei
hoher negativer Vorhersagewahr-
scheinlichkeit

- ldentifizierung von Hochrisikogrup-
pen und gezielte Diagnostik von Fe-
ten mit Verdacht auf

— Chromosomenanomalien

— Herzfehlern

— genetische Syndrome

— Skelettanomalien

Die FMF-Deutschland orientiert sich

hierbei an den MaBstében der engli-

schen FMF, wobei jedoch die Be-

sonderheiten des deutschen Gesund-

heitssystems Berticksichtigung finden

mussen. Der Vorstand der FMF-

Deutschland setzt sich gegenwértig

zusammen aus 4 Gynakologen, 2 La-

bormedizinern und einem Humange-

netiker. Bei den Auditoren der FMF-

Deutschland handelt es sich um er-

fahrene Ultraschaller zertifiziert von

der Deutschen Gesellschaft fur Ultra-

schall in der Medizin (DEGUM) Stufe

Il und Stufe Ill.

Im Rahmen der reguléaren Schwange-
renvorsorge sollen Frauen und Paare
selbstbestimmt und informiert dari-
ber entscheiden kénnen, welche vor-
geburtlichen Untersuchungen sie in
Anspruch nehmen. Ohne vorherige
Aufklarung der Betroffenen sollten
derartige prénataldiagnostische Ver-
fahren grundsétzlich nicht angewandt
werden. Dabei ist auch das Recht der
Betroffenen zu achten, nicht wissen
zu wollen, ob ihr Kind mdéglicherweise
mit einer Behinderung zur Welt
kommt.

Mit der Ersttrimester-Untersuchung
kann jeder Schwangeren die Moglich-
keit einer Risikoevaluierung anhand ei-
nes nicht-invasiven Tests geboten
werden. Dies ist jedoch nur mittels ei-
ner standardisiert durchgefiihrten
Untersuchung und Beratung mdglich.
Es ermdéglicht jeder Schwangeren —
Uber das bisher alleinig gewertete Al-
tersrisiko hinaus - ihr individuelles Ri-
siko darzustellen und ihre persénlichen
Schlisse fur oder gegen die Inan-
spruchnahme einer invasiven Diagno-
stik zu ziehen. Dabei ist die qualifizier-
te Beratung von hdchster Bedeutung.

Ersttrimester-Untersuchung

Die vollstandige Ersttrimester-Unter-
suchung besteht aus einer qualifizier-
ten Beratung, einer qualifizierten
Ultraschalluntersuchung des Feten
mit Nackentransparenzmessung (NT)
zwischen SSW 11 und 14 und der Be-
stimmung der biochemischen Para-
meter freies B-hCG und PAPP-A aus
dem mutterlichen Serum.

Hierdurch kénnten bei strenger Be-
achtung der Qualitatskriterien ca.
90% der am haufigsten vorkommen-
den Aneuploidien (Tris. 13, 18, 21,
Monosomien X und Triploidien) bei ei-
ner Test-auffélligen Rate von 5% und
einem cut-off Wert von > 1: 300 als
Risikogruppe beschrieben werden
(Nicolaides 2003). Auch in der Praxis
lassen sich diese in internationalen
Studien gewonnenen Ergebnisse ve-
rifizieren (Eiben & Glaubitz 2005).

Im Gegensatz zu friheren Untersu-
chungsmethoden, die jeder Arzt ohne
spezielle Kenntnisse durchfihren
konnte, soll bei diesem Verfahren ein
definierter Qualitatsstandard angebo-
ten werden. Erzielt wird dieser Stan-
dard durch einen Zertifizierungspro-
zess, der weitgehend von der bereits
existierenden FMF-England Ubernom-
men, jedoch den deutschen Verhalt-
nissen und der dort bestehenden Ver-
sorgungslage angepasst wurde. Stan-
dardisierte  Ersttrimester-Untersu-
chungen schlieBen die theoretische
und praktische Ausbildung von Arz-
ten, die Ultraschalluntersuchungen
oder biochemische Untersuchungen
durchfihren, als auch deren weitere
regelméaBige Qualitatsuberprifung
ein.

Die FMF-Deutschland veranstaltet re-
gelmaBig theoretische und praktische
Kurse zum Erwerb eines Zertifikates
far das Ersttrimester-Screening (11-
14 SSW). Die Termine werden im
Internet ver6ffentlicht. AuBerdem kon-
nen in verschiedenen Ausbildungs-
zentren der FMF-Deutschland die
speziellen praktischen Ultraschall-
kenntnisse vertieft werden.

Die Ultraschalluntersuchung sollte nur
von erfahrenen Ultraschallern durch-
geflhrt werden, die sich zusétzlich
noch Uber die oben erwahnten Kurse
weitergebildet haben, ihre Kenntnisse
jahrlich Gber ein obligates Audit Gber-
prifen lassen und eine entsprechend
leistungsfahige  geratetechnische
Ultraschallausstattung haben.

Auch die FMF-zertifizierten Labore
mussen nach Teilnahme an diesen
FMF-Kursen die biochemischen Un-
tersuchungen mit zertifizierten Analy-
semethoden durchfihren. Die Risiko-
berechnung muss mit einer durch die
FMF-zertifizierten Software erfolgen.
Die Labore werden ein Mal pro Jahr in
einem obligaten Audit von der FMF
Uberpruft. Mit der Zertifizierung ver-
pflichtet sich der Zertifikatinhaber
dartber hinaus, seine Follow-up-Da-
ten der FMF-Deutschland zur Verfi-
gung zu stellen.

Um zertifiziert zu bleiben, ist die An-
erkennung und Teilnahme an einem
permanenten Qualitdtssicherungspro-
gramm Pflicht. Das Qualitétssiche-
rungsprogramm sieht regelmaBige
jahrliche Einsendungen von bestimm-
ten Messwerten (NT incl. SSL, PAPP-
A und freies B-hCG) und Ultraschall-
bildern an die FMF-Deutschland vor.
Die Zertifizierung ist personengebun-
den und nicht auf Abteilungen oder
Praxen Ubertragbar. Somit sind auch
die Messwerteverteilung und die
Ultraschallbilder fur das jahrliche Au-
dit persénlich zu dokumentieren. An-
dernfalls kann keine Re-Zertifizierung
erfolgen. Sollten erhebliche Defizite
im Audit auffallen, kann eine Re-Zer-
tifizierung von einer erfolgreichen
Nachschulung abhangig gemacht
werden.

Eine zentrale Bedeutung hat die Risi-
koberechnungssoftware. Die hierin
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verarbeiteten Algorithmen sind in al-
len FMF-zertifizierten Risikoberech-
nungsprogrammen gleich. Diese ste-
hen ausschlieBlich FMF-zertifizierten
Kolleginnen und Kollegen zur Verfi-
gung. Nur innerhalb der Zertifizie-
rungszeit kann auf diese FMF-Soft-
ware zur Risikoermittlung zugegriffen
werden.

Organisation des kontinuierlichen
jahrlichen Audits

Seit 2003 werden die im Rahmen der
kontinuierlichen jahrlichen Qualitats-
kontrolle des Ersttrimester-Scree-
nings notwendigen Audits der Unter-
sucher von der FMF-Deutschland
EDV-unterstitzt durchgefiihrt. Nach
erfolgreicher Fortbildung mit be-
standener theoretischer und prakti-
scher Priifung werden die Ultraschal-
ler in die zentrale Datenbank der
FMF-Deutschland aufgenommen. Bei
Aufnahme in die Datenbank wird die
Dauer des ersten Zertifizierungszei-
traumes festgelegt. Dieser kann 6
oder 12 Monate betragen.

Die Audit-/Zertifizierungsstelle gene-
riert 12 Wochen vor Ende des jeweili-
gen Zertifizierungszeitraumes An-
schreiben, mit denen die Ultraschal-
ler zum bevorstehenden Audit einge-
laden werden. Die von den Untersu-
chern eingesandten Ultraschallbilder
werden im Audit-Modul der Daten-
bank erfasst. Je Bild wird eine
Bearbeitungsnummer vergeben und
das Bild mit einem entsprechenden
Barcode-Aufkleber gekennzeichnet.
Der Barcode ist so aufgebaut, dass
eine eindeutige Zuordnung von Bild-
datensatz und Ultraschaller in der Da-
tenbank gewéhrleistet ist. Das Verfah-
ren fihrt zu einer Anonymisierung der
Bilder. Die einem Ultraschaller zuge-
hérigen Exportdatensatze der Audit-
Module der Risikokalkulationspro-
gramme werden ebenfalls in die Da-
tenbank eingelesen.

Die registrierten und anonymisierten
Ultraschallbilder werden auf die Audi-
toren verteilt und diesen per Post zu-
geleitet. Die ersten Auditoren sind
FMF-zertifiziert und Mitglieder der
DEGUM, Stufe Il. Jedem der Audito-
ren steht ein Programmmodul zur
Auswertung der Bilder nach den Kri-
terien Schnittebene, VergrdBerung,

medgen 18 (2006)

Amniondarstellung, Kopfhaltung,
Messkreuzplazierung und ein Verbin-
dungsmodul zur Online-Kommunika-
tion mit der zentralen Datenbank zur
Verfliigung. Die Auditoren importieren
die zu beurteilenden Datensatze auf
ihren lokalen Rechner, fiihren die Be-
urteilung durch und exportieren die
Ergebnisse in die zentrale Datenbank.
Der Datentransfer erfolgt unter Be-
achtung der einschldgigen Daten-
schutzbestimmungen. Die begutach-
teten Ultraschallbilder werden hier-
nach an die Audit-/Zertifizierungsstel-
le zurlickgesandt.

Nach Integration der Daten in die Da-
tenbank erfolgt eine Vorauswertung.
Entsprechen die Bilder nach der Be-
gutachtung durch die ersten Audito-
ren nicht der geforderten Qualitat, so
werden die Bilder an einen zweiten
Auditor versandt. Die zweiten Audito-
ren sind FMF-zertifiziert und Mitglie-
der der DEGUM, Stufe Ill. Sie verfi-
gen ebenfalls tGber eine Online-Anbin-
dung an die zentrale Datenbank und
fuhren die Begutachtung der Bilder
wie oben beschrieben durch.

Nach Abschluss der Beurteilungen
werden Berichte flr jeden am Audit
teilnehmenden Untersucher generiert.
Im Bericht werden die Ergebnisse der
Bildbeurteilung im Detail (Punkte-
Score) dargestellt und zusammenfas-
send bewertet. Bei erfolgreicher Teil-
nahme am Audit wird der Zertifizie-
rungszeitraum um 12 Monate verlan-
gert. Werden Qualitatsméngel er-
kannt, wird die Zertifizierung vorlaufig
um 6 oder ggf. um 3 Monate verlan-
gert. Die Teilnahme an Refresherkur-
sen bzw. Hospitationen werden emp-
fohlen.

Inzwischen sind in Deutschland lGber
3000 Gyné&kologlnnen, 15 Humange-
netiker und 26 medizinische Labore
FMF zertifiziert. Die Zertifizierung um-
fasst mittlerweile auch neue Ultra-
schallmarker wie nasal bone, ductus
venosus flow und Tricuspedalklap-
pen-Regurgitation. Da diese Marker
wesentlich schwerer darzustellen
sind, sollte deren Messung nur durch
besonders erfahrene Ultraschaller
durchgefihrt werden. Durch Einbezie-
hung dieser Marker kann die Detek-
tionsrate fur die 0.g. chromosomalen

Verédnderungen und Fehlbildungen
weiter erhéht werden bei gleichzeiti-
ger Verringerung der Test-auffélligen-
Rate (Falcon et al. 2006).

Durch dieses von der FMF-Deutsch-
land eingefihrte System der Quali-
tatsférderung fir Ersttrimesterunter-
suchungen ist es erstmals gelungen,
einen akzeptierten fachibergreifen-
den Qualitatsstandard zu schaffen.
Die aus vielen Studien bekannte hohe
Sensitivitdt und Spezifitat dieser Me-
thode hat zu einem Uberdenken der
Indikationsstellung zur Amniocentese
und Chorionzottenbiopsie gefuhrt.
Hierdurch kann die Zahl der invasiven
Eingriffe zur Chromosomenanalyse
z.B. aufgrund der maternalen Alters-
indikation und damit direkt auch die
Zahl der eingriffsbezogenen Aborte
abgesenkt werden. Auch angesichts
der zunehmend kostenintensiven Me-
dizin bei abnehmenden finanziellen
Ressourcen im Gesundheitsbereich
hilft ein modernes Screening, die ver-
bleibenden Md&glichkeiten gezielt zum
Wohle der Schwangeren einzusetzen.
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