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 Moderne Fehlbildungsdiagnostik: 
Tendenz

• Vorverlegung der 
sonographischen Diagnostik

• Gerätetechnologie schreitet 
stetig fort

• 2D HiRes: FB-Diagnostik

• 3D Skeleton: FB-Diagnostik

• 4D Baby movie, FB-Diagnostik 
->Syndromatologie (Facies, 
Ohren)



Zugang:
Pränatalmedizinisches Dreieck

Biometrie

StrukturGenetik



Pränatalmedizinisches 
Dreieck

• Leitsymptom 
Wachstumsretardierung

• Prävalenz je nach 
Definition 3-10%

• Wichtigstes 
Hinweiszeichen auf 
fetale 
Entwicklungsstörung

IUGR

Fet. FBAneuploidie



Pränatalmedizinisches 
Dreieck

• Leitsymptom 
fetale Fehlbildung

• Prävalenz je nach Definition 1-4 %

• Problemfälle: 

• Diskrete Störungen der 
Struktur

• Softmarker

• Geräte - apparative Ausstattung

• mütterliche und fetale 
Rahmenbedingungen der 
Visualisation

IUGR

Fet. FBAneuploidie



Pränatalmedizinisches 
Dreieck

• Leitsymptom 
Aneuploidie

• Prävalenz je nach 
Definition 0,14%  (~ 1:700)

• Tri 21, 18, 13, 
Monosomie X (UTS)

• Mikrodiletionen (Array-
CGH)

• CVS, AC, FBS

IUGR

Fet. FBAneuploidie



Moderne Ultraschall-
Fehlbildungsdiagnostik 

Praktische Umsetzung in Deutschland

• Fortentwicklung 
med.  Standard

G-BA

FachgesellschaftenÄK, KVen, DKG

• Def. und Fortentwicklung 
gesundheitsökonom. Standard

• Sicherstellung 
med. Versorgung



Ultraschalldiagnostik - 
Quellen der Qualität 

G-BA
• höchstes Gremium der gemeinsamen Selbstverwaltung im Gesundheitswesen Deutschlands
• eigenständigedes juristische Person öffentlichen Rechts und steht unter Rechtsaufsicht des BMG -> keine 

nachgeordnete Behörde, sondern Organ der mittelbaren Staatsverwaltung, dem auf dem Wege der Delegation in 
den vergangenen Jahren immer mehr hoheitliche, staatliche Aufgaben übertragen wurden

• durch Gesetzgeber beauftragt, über Leistungsanspruch von ca. 70 Millionen in Deutschland gesetzlich 
krankenversicherten Menschen rechtsverbindlich zu entscheiden

• Rechtsgrundlage: § 91 SGB V
• Leistungen der GKV: 

„ausreichend, zweckmäßig und wirtschaftlich....... dürfen das Maß des Notwendigen nicht 
überschreiten“ (Wirtschaftlichkeitsgebot)

• §91 verlangt, dass diagnostischer oder therapeutischer Nutzen, die medizinische Notwendigkeit und 
Wirtschaftlichkeit von Leistungen nachgewiesen sein müssen, bevor sie Bestandteil des GKV-Leistungskataloges 
werden können

• G-BA erfüllt Aufgabe dadurch, daß er Richtlinien (RL) beschließt oder bereits bestehende Richtlinien aktualisiert
• Richtlinien stehen in Rangfolge unterhalb von Gesetzen (untergesetzlicher Normencharakter), sind für alle 

gesetzlich Krankenversicherten und Akteure in der GKV rechtlich bindend.
• RL gelten für ambulante Behandlung bei niedergelassenen Ärztinnen und Ärzten, Zahnärztinnen und Zahnärzten 

und Psychotherapeutinnen und Psychotherapeuten sowie bei Behandlungen in Krankenhäusern und Kliniken
• Zusammensetzung: 13 stimmberechtigte Mitglieder (5 Vertreter Kostenträger -> GKV-Spitzenverband, 5 

Vertreter Leistungserbringer -> KBV, KZBV, DKG, 3 unparteiische Mitglieder -> vom BMG ernannt, wenn 
beteiligte Organisationen sich nicht einigen können)



Ultraschalldiagnostik - 
Quellen der Qualität

• Wissenschaftliche Gesellschaften

• e.V.

• kein ordnungspolitisches Mandat (Struktur 
und Durchführung/Anwendung 
Gesundheitssystem)

• Funktion: Erfassung, Bewertung und 
Strukturierung der medizinischen 
Neuerungen/Weiterentwicklung

• RL/LL (neben GBA)

• Definition des medizinisch Möglichen und 
sinnvollerweise Machbaren

• DGGG

• DEGUM

• AWMF (AG med. Fachgesellschaften)

• Ärztekammern und Kassenärztliche Vereinigungen 
(ÄK/KV)

• Körperschaften des öff. Rechts 

• ordnungspolitisches Mandat: Rechtsverbindlich!

• Definition einer Struktur- und Prozessqualität im 
Gesundheitswesen

• RL

• ÄK: 
WBO (Weiterbildung = Facharztausbildung, 
Spezielle Weiterbildungen, Fortbildung, CME)
Wer kann und wer darf?

• KV: 
ambulante kassenärztliche Versorgung (Zulassung, 
Sicherstellung, neue Versorgungsformen, 
Abrechnung, Prüfung, Justitiariat, 
Qualitätssicherung, ÄBD)
Wer darf in der ambulanten Versorgung 
anwenden und abrechnen?



Moderne Fehlbildungsdiagnostik

Ausbildungskonzept ÄK-WBO

• WBO-Facharzt für Gynäkologie: 
300 gyn. und 300 geburtshilfliche Sonographien

• WBO-Weiterbildung „Spezielle Geburtshilfe-
Perinatalmedizin“: u.a. 200 FBA/fet. 
Echocardiographien/Dopplersonographien, 200 
invasive Pränatalprozeduren (AC, CVS, FBS, 
Amniondrainagen, Shunts), 30 Fehlbildungen



Moderne 
Fehlbildungsdiagnostik

Versorgungskonzept KV

KV

Basis: US-Screening gem. MSR

Spezial: Spezielle FB-Diagnostik

Körperschaft öff. Recht

Facharzt-Ausbildung (WBO)

WBO-Basis-Anforderungen für Facharzt 300/300

WBO-Anforderungen Spezielle Geburtshilfe-Perinatalmedizin
200 FBA/Echo/Doppler, davon 30 fet. FB, 200 invas. Prozeduren



G-BA: Ultraschall-Richtlinie
Bestandteil der 

Mutterschaftsrichtlinien

 
Richtlinien 

 
des Bundesausschusses 

der Ärzte und Krankenkassen 
 
 

über die ärztliche Betreuung 
während der Schwangerschaft 

und nach der Entbindung 
(„Mutterschafts-Richtlinien“)  

 
in der Fassung vom 10. Dezember 1985 

(veröffentlicht im Bundesanzeiger Nr. 60 a vom 27. März 1986) 
 
 

zuletzt geändert am 15. Dezember 2011 
veröffentlicht im Bundesanzeiger Nr. 36, S. 914 

in Kraft getreten am 3. März 2012 

NEU:
Verbindliche Festlegung 
im primären Screening!



Moderne 
Fehlbildungsdiagnostik 

Konzept DEGUM

• Dreistufenkonzept

• DEGUM I

• DEGUM II

• DEGUM III



Moderne Fehlbildungsdiagnostik
Versorgungskonzept 

Deutschland

Körperschaft öff. Recht

KV Facharzt-Ausbildung (WBO) DEGUM

Basis: US-Screening gem. MSR WBO-Basis-Anforderungen für Facharzt 300/300 Degum I

Spezial: Spezielle FB-Diagnostik WBO-Anforderungen Spezielle Geburtshilfe-Perinatalmedizin
200 FBA/Echo/Doppler, davon 30 fet. FB, 200 invas. Prozeduren Degum II

Habilitation in Perinatalmedizin
fetale Therapie DEGUM III

e.V.

Universität

Nicht
universitär



 Moderne 
Fehlbildungsdiagnostik: 

Tendenz
• Zunehmend verwoben mit 

klinischer Humangenetik

• Wie Pränatalmedizin junge 
Schwesterdisziplin

• Enormer Wissenszuwachs in 
den letzten 20 Jahren

• Enorme Verfeinerung der 
molekulargenetischen 
Diagnostik



Array-CGH



Fazit Beispielsfall

• Erster Hinweis: Auffällige Biochemie bei komb. NT-Test -> 
Hochrisikofall, Zytogenetik anbieten, Rückstellprobe!

• Hochrisikofälle intensiviert sonographisch und biochemisch 
überwachen!

• Streng standardisiertes Vorgehen bei FB-Diagnostik -> mehrere 
Auffälligkeiten -> V.a. Syndrom

• Unklare Fälle: Fetal-MRT!

• Syndromverdacht mit unauffälliger Zytogenetik -> Weiterführende 
molekulargenetische Diagnostik zum Ausschluß überschüssigen 
(Duplikationen) oder fehlenden (Deletionen) Genoms -> Array-
CGH, MLPA (Multiplex ligation-dependent probe amplification)

IUGR

Fet. FBAneuploidie



Fazit:
 Entwicklung moderne 
Fehlbildungsdiagnostik

• Kombinierte frühe sonographische und biochemische Diagnostik: Hochsensitives Konzept 
der Erfassung von Risikoschwangerschaften
Voraussetzung: Spezialisierte diagnostische Einheit (Untersucher, apparative Ausstattung)
Pränatalmediziner: Lotsenfunktion für weiteres Überwachungskonzept 
(low risk <-> high risk)

• Sehr dynamische, fortwährende Verfeinerung der genetischen und bildgebenden (Ultraschall, 
MRT) Diagnostik

• Zunehmende Verzahnung der Fachgebiete Pränatalmedizin und Genetik als Spiegel der 
biologischen Verzahnung von fetalen Fehlbildungen und Aneuploidien

• Entwicklung der Pränatalmedizin und pränatalen Genetik hin zu einer neuen klinischen 
Disziplin

• Zunehmende Verzahnung Pränatalmedizin mit supportiver psychosozialer Betreuung

IUGR

Fet. FBAneuploidie




