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Pranatale Risikobestimmungen

Altere Methoden zur prénatalen Risikobestimmung basieren auf der
Messung biochemischer Marker im Serum der Schwangeren und o
ermitteln unter Einbeziehung von Ultraschallbefunden und weiterer
Patientendaten (Alter!) das Risiko fetaler Chromosomenaberratio- 80— y —e
nen (Trisomie 21-Down-Syndrom, Trisomie 18-Edwards-Syndrom, g )Aam""a"s"a’“("“ _
Trisomie 13-Patau-Syndrom). Als Grenze fiir ein erhohtes Risiko s g GG .. Lo S 4o
gilt bei der Trisomie 21 ein Wert von 1:250 (entsprechend in etwa g v Inhibin A
dem Altersrisiko einer 40jahrigen Schwangeren). Neben dem Erst- a0 PAPPA™. 7 5 o g o o |
und Zweittrimester-Screening haben sich weitere Verfahren wie das u A Freies Ostriol (uE3)
integrierte und das sequenzielle Screening als Pranatalscreening- § //’\
methoden mit hdherer Aussagekraft etabliert (siehe Abbildung A). H % o .
Diese Verfahren werden zunehmend durch die sensitiveren und g Pl LA e, ST\ SR
spezifischeren Methoden zur Sequenzierung freier fetaler DNA im £0—%
Plasma der Mutter abgeldst (,NIPT“- non-invasive prenatal testing). &
Integriertes Screening 10
- BE (Erstuntersuchung) bevorzugt zwischen SSW 10+0 und 1. Trimester 2 Trimester
'131+6, bis 13|;-A6Pn'1jéglich (siehe Abbildung B). 0 o N o o " - " o M
arameter: - Komplette Schwangerschaftswochen
. \’I\IVZI:(\;Z?IHKZIiZn Fu;-(l)_izt:iz 1:r-;grdge$|?2:ﬁsS:tgttgzgs:r?cvl;ﬁ'gre(;?nh(: Abb. B ) Detektionsraten von einzelnen Screer)ing-Markem im Verlauf des
’ e ) 1. und 2. Trimenons der Schwangerschaft (nach einer Zusammenstellung aus
untersucherspezifische NT-Referenz erstellt (kostenlos). , Daten der SURUSS- und FASTER-Studie [1. Trimenon] und des britischen
- BE (Folgeuntersuchung) zwischen SSW 14+0 und 17+6 (in HTA-Reports Giber Marker im zweiten Trimenon).
Ausnahmefallen bis 19+6) i i
Parameter: AFP, HCG, uE3, Inhibin A Ersttrimester-Screening
- Bestimmung Gestationsalter bevorzugt nach friiher SSL - Nur zwischen SSW 11+1 bis 13+6 durchfiihrbar
. . L. . - NT-Messung und BE mdglichst am selben Tag
Sequenzielles Screening (Risiko nach Ersttrimester- - Parameter: PAPP-A, freies B-HCG
Screening) - Bestimmung Gestationsalter basiert auf SSL (CRL) 45-82 mm
- Préazisierung bisher vorliegender Ergebnisse aus Ersttrimester- o . .
Screening (PAPP-A, NT) Zwelttrlmester-Screenln ! Tri Ie_-Test i _
- Nur zwischen SSW 11+1 bis 13+6 durchfiihrbar - BE zwischen SSW 14+0 bis 17+6 (in Ausnahmeféllen bis 19+6)
- NT-Messung und BE méglichst am selben Tag - Parameter AFP, HCG und uE3 .
- Parameter: PAPP-A. freies R-HCG - Bestimmung Gestationsalter bevorzugt nach friiher SSL (aus 1.
_ ; G ; ; _ Trimenon) basiert auf SSL (CRL) 2-67 mm (aus 1. Trimenon)
tBrien?gg:;nr_uggregﬁiiStlonsalter ergibt sich aus Vorbefund Erst oder auf BPD 29-51 mm (zum Zeitpunkt der BE)
Sequenzielle Folgeuntersuchung: Zweittrimester-Screening (Quadruple-Test
- BE zwischen SSW 14+0 bis 17+6 (in Ausnahmefallen bis 19+6) - BE zwischen SSW 14+0 bis 17+6 (in Ausnahmefallen bis 19+6)
- Parameter: AFP, HCG, uE3, Inhibin A - Parameter: AFP, HCG, uE3, Inhibin A
- Bestimmung Gestationsalter basiert auf SSL (CRL) 2-67 mm - Besti_mmung Gestationsalter bevorzugt nach friher SSL (aus
(aus 1. Trimenon) oder auf BPD 29-51 mm (zum Zeitpunkt der 1. Trimenon)
EE) ) bish i der Ergebni Ersttrimest Zweittrimester-Screening (isolierte AFP-Messung)
S::arz:rl]?r:ung isher vorliegender Ergebnisse aus Ersttrimester:  Neuralrohrdefekt-Screening
9 - BE zwischen SSW 14+0 bis 17+6 (in Ausnahmefallen bis 19+6)
Sequenzielles Screening (Risiko bei niedrigem AFP- - Bestimmung Gestationsalter bevorzugt nach friher SSL (aus
Wert) 1. Trimenon)
- Neuralrohrdefekt-Screening (AFP < 0,5 MoM) Sequenzierung fetaler DNA im miitterlichen Blut (z.B.
- BE z_wischen SSW 1_4+0 bis 17+6 (in Ausnahm__eféllen bis 19+6) Harmony™ -Test)
i Gestationsalier bevorzugt nach friher SSL (aus = BE ab SSW 10+0 (Anteil der fetalen DNA im miltteriichen Blut
) mindestens 4%)
Sequenzielle Folgeuntersuchung: - geringe Storanfalligkeit und hohe Detektionsrate (Sensitivitat >
- BE zwischen SSW 14+0 bis 17+6 (in Ausnahmefallen bis 19+6) 99%). Die Zahl der falsch positiven Befunde liegt unter 0,1%.
- F"arameter: HCQ, uE3, Inhibin A. Hinweis:
rBoisrtcljr;fr;kaSgcizsr:ie:]téonsalter ergibt sich aus Vorbefund Neural Pranatale Risikobestimmungen sind pradiktive genetische Untersu-
chungen im Sinne des Gendiagnostikgesetzes und dirfen nur nach
genetischer Beratung durch entsprechend qualifizierte Arzte veran-
lasst werden.
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55 ——E : : : : H Abb. A Detektionsraten verschiedener Screening-Methoden bei einer

—— o o o e vorgegebenen Falsch-Positiv-Rate von 5% (Daten aus FASTER-Studie). Die
unter-schiedlichen Grauschattierungen be-zeichnen die Schwangerschaftswoche
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