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Anomalien pro 10.000 Graviditäten

Alter Trisomie

21

Trisomie

18,13

SCA Seltene oder

Array

Genetik

gesamt

Ultra-

schall

20 8

1:1250

3

1:3300

34

1:300

37

1:270

82

1:122

150

1:67

25 10

1:1000

3

1:3300

34

1:300

37

1:270

84

1:119

150

1:67

30 14

1:714

6

1:1600

34

1:300

37

1:270

91

1:110

150

1:67

35 34

1:294

13

1:770 

35

1:290

37

1:270

119

1:84

150

1:67

40 116

1:86

44

1:230

51

1:200

37

1:270

248

1:40

150

1:67

ACOG 2020, DEGUM 2019



Alter und genetische Anomalien

Alter Trisomie

21,18,13

SCA Seltene oder

Array

Genetik

gesamt

20 13% 41% 45% 82

1:122

25 15% 40% 44% 84

1:119

30 22% 37% 41% 91

1:110

35 39% 29% 31% 119

1:84

40 65% 21% 15% 248

1:40

ACOG 2020



Anteil an gesamten Anomalien

Alter Trisomie

21,18,13

SCA Seltene

oder Array

Genetik

gesamt

Ultra-

schall

20 5% 15% 16% 35% 65%

25 6% 15% 16% 36% 64%

30 8% 14% 15% 38% 62%

35 17% 13% 14% 44% 56%

40 40% 13% 9% 62% 38%

ACOG 2020, DEGUM 2019
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Diagnostik bei NT-Verbreiterung

NT 95.-99. Perzentile

10,4%   chromosomale Pathologie

NT > 99. Perzentile

34,8% Petersen 2014

NT < 3,0mm 1,7%   Mikroarray positiv

NT 3,0-3,4mm 7,1%

NT > 3,4mm 13% Maya 2017



Prävalenz atypischer Anomalien

2014-2015

n=103.319 komb. ETS

>1:300 als „high risk“ 

Individuelle Serummarker separat betrachten!

Atypische Anomalien 4,6% bei cETS >1:  10

1,4% bei >1:300

90% der atypischen Anomalien sind in der Gruppe

cETS >1:100, ß-HCG u/o PAPP-A <0,2 MoM

u/o US Strukturanomalie

Lindquist 2018 UOG



cfDNA 2021 de facto Freigabe



Wann ist cfDNA indiziert?



Test Hersteller
Anbieter

Prinzip Screeningparameter
außer 21,18,13,X,Y

€

fetalis amedes
VeriSeq NIPT
Illumina (modif.)

targeted
paired-end

45,X
keine weiteren SCA

269

harmony Roche
cenata

targeted
SNP für FF

nur 21
+18,13
+SCA
22q11.2

199
229
299
+35

NIPT MGZ
VeriSeq NIPT
Illumina

targeted
paired-end

nur 21
+18,13
+SCA +>7Mb+RAT

269
269
299 /349

Panorama Natera SNP Triploidie
SCA, Triploidie, mo/di
22q11
1p36, 5p, PWS/AS

269
329
379
479

PraenaTest LifeCodexx qPCR
random MPS

nur 21
+18,13  +RAT
+18,13,SCA +RAT
22q11.2

129
228 /378
268 /418
+39

Previa Eluthia
NIFTY (BGI)
NIFTY pro

MPS
PCR SCA

microdel

199
249
349

Veracity NIPD Genetics
medicover

Target capture
enrichment SCA

22q11,1p36, 17p11.2, 
4p16.3

229
269

299

31. August 2020



Positive und negative Prädiktion

Screening Prävalenz DR falsch positiv PPV NPV

Trisomie 21
38 Jahre

1:100 99% 0,2% 83% 99,9%

Trisomie 21
28 Jahre

1:1.000 99% 0,2% 33% 99,7%

22q11.2 1:1.000 70% 0,2% 26% 99,9%

22q11.2 1:2000 70% 0,2% 15% 99,8%

microdel 1:10.000 90% 1% 0,9% 99,9%

PE < 32 w 1:200 80% 5% 7,4% 99,9%

Fetales Echo 1:200 50% 5% 4,8% 99,7%



Sex Chromosome Anomalies: PPV 

SCA Anzahl PPV PPV nach 

CVS

PPV nach 

AC

45,X 62 39% 55% 17%

47,XXX 37 30%

47,XXY 40 58%

47,XYY 5 80%

Lüthgens et al 2020 

Prenat Diagn



NIPT-Befunde außer Trisomien

de Wergifosse 2019 JMFNM
Brüssel

3.373 MPS-NIPT

97,5% follow up

HBcfDNA – n= 3.373 – davon 28 (0,8%) rare incidental findings

Anomalie entdeckt bestätigt Besonderheit

Seltene Trisomien 6 0

Seltene Monosomien 1 0

Strukturanomalien 17 3 8 von 14 maternal

Gonosomen 4 0 3 von 4 maternal



Screening auf Mikrodeletionen

Chitty 2018 Prenat Diagn



Aufklärung vor cfDNA

➢ 2-6% „no calls“

➢ Anteil pathologischer Befunde erhöht

➢ Unerwartete/unerwünschte Befunde

➢ Diskrepanzen



Risiko Risiko

Alter höher 2% pro Jahr IVF-Gravidität 3,8

Gewicht höher 5% pro kg SO Asiatinnen 2,0

Woche niedrig 1,2 Black 1,8

PAPP-A niedrig 1,8 Nullipara 1,5

ß-HCG niedrig 1,5 Dichoriale Gemini 3,3

23.945 Einlinge 928 Zwillinge

Versager bei erster Abnahme 3,4%
Galeva 2019 UOG



Ursachen diskrepanter Befunde

niedrige plazentare (fetale) Fraktion

begrenzte plazentare Mosaike

fetoplazentare Mosaike

Sequenziertiefe

vanishing twin

maternale Anomalie des Karyotyps

okkultes maternales Malignom

Mutter und Plazenta werden gescreent

Grati 2017 Prenat Diagn
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