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Prävalenz kongenitaler Anomalien 
am Ende des 1. Trimenons 

Trisomie 21,18,13 (altersunabh.)  0,2 % 
Übrige zytogenetisch erfassbare 
Strukturanomalien (> 5-7 Mb)   0,4 % 
 
Mikrodeletionen / -duplikationen  1,2 % 
 
Schwere Strukturanomalien   1,5 % 

     Novotná 2012   Farraposa 2014 

CMA	

Zyto-
genetik	

US	

Zyto-
genetik	



Megabasenpaare (Mb) 

70 Mb 

7 Mb 
0,1 Mb 

        Chromosom                   Zytogenetik           array (CGH oder SNP) 
        (50-250 Mb)            (> 7 Mb)    (< 100 kb möglich) 

1,0 Mb 



Megabasenpaare (Mb) 

70 Mb 

7 Mb 
0,1 Mb 

        Chromosom                   Zytogenetik           array (CGH oder SNP) 
        (50-250 Mb)            (> 7 Mb)    (< 100 kb möglich) 

1,0 Mb 



Wolf-Hirschhorn-Syndrom (del 4p) 



Prävalenz kongenitaler Anomalien 
bei intakter Gravidität 12 SSW 

Trisomie 21, 18, 13     0,2 % 
Übrige zytogenetisch erfassbare 
Strukturanomalien (> 5-7 Mb)   0,4 % 
 
Mikrodeletionen / -duplikationen  1,2 % 
 
Schwere Strukturanomalien   1,5 % 

     Novotná 2012   Farraposa 2014 

CMA	

Zyto-
genetik	

US	

cfDNA	



8+1 -12+0  

15+1 - 18+0  17+1 -20+0  20+1 - 22+0  

18+1 - 22+0  

Chorionzottenbiopsie (CVS) 

Invasive Diagnostik 

incl. gezielter US-Diagnostik 

11+1 -15+0  



8+1 -12+0  

15+1 - 18+0  11+1 – 15+0  17+1 -20+0  20+1 - 22+0  

18+1 - 22+0  

Amniozentese (AC) 

Invasive Diagnostik 

 incl. gezielter US-Diagnostik 



8+1 -12+0  

15+1 - 18+0  11+1 – 15+0  17+1 -20+0  20+1 - 22+0  

18+1 - 22+0  

Nabelschnurpunktion (NSP, FBS) 

Invasive Diagnostik  

incl. gezielter US-Diagnostik 

17+1 -40+0  



                                                            



Prädiktion Biochemie und NT 

PAPP-A ß-HCG NT Risiko 
Trisomie 21 

Trisomie 13,18 

patern. Triploidie 

matern. Triploidie 

       Praeeklampsie 



Combined test 

positiv 
Risiko > 1:100 

Kontrollgruppe 
1:100>Risiko<1:1000 

negativ 
Risiko < 1:1000 

Combined Screening 
Alter, NT, FHR, ß-HCG, PAPP-A 

<5% 
Trisomien 90%  
Sonstige 87%  

20%  
Trisomien  5-10%  

  

> 75% 
Trisomien  2-3%  

  



Nicht invasive pränatale Tests 

Plazentare DNA 

Maternale DNA 



§  Metaanalyse von 35 Studien 
§  Jan 2011 und Dez 2016 
§  methodenunabhängig 

Gil 2017 UOG 

Aneuploidie Richtig positiv 
% 

Falsch positiv 
% 

Trisomie 21 99,7 0,04 

Trisomie 18 97,9 0,04 

Trisomie 13 99,0 0,.04 

Monosomie X 95,8 0,14 

SCA 100,0 0,04 



Direct to consumer 

cenata.de 
27.03.2017 



1000 Screening-Tests 
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