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Beratung über optionale Angebote 

Beratung 

Screening 
gewünscht 

nur 
Biometrie 

mit 
Morphologie 

Nicht-Wissen ohne 
Sonographie 

Mutterschafts-Richtlinien, Neufassung seit 1.7.2013 



Chromosomen-
anomalie 9% 

Urogenital 
18% 

Skelett / Muskel 
7% Herz / Gefäße 

6% 

ZNS 
6% 

Gesichtsspalten 
5% 

Bauchwand / Haut 
3% 

Syndrome 
3% 

Sonstige 
4% 

minor 
malformations 

39% 

3 - 4% Basisrisiko fetaler Störungen 

Romosan 2009 



Risiken für Chromosomenstörungen 



Genetik + Strukturanomalien 

1,5 

1,2 

0,4 0,1 

 25 Jahre  3,2 % 

Anatomie 

Molekulargenetik 

Lichtmikroskop 

Trisomie 13, 18, 21 



Genetik + Strukturanomalien 

1,5 

1,2 

0,4 
0,2 

 30 Jahre  3,3% 

Anatomie 

Molekulargenetik 

Lichtmikroskop 

Trisomie 13, 18, 21 



Genetik + Strukturanomalien 

1,5 

1,2 

0,4 

0,6 

35 Jahre  3,7% 

Anatomie 

Molekulargenetik 

Lichtmikroskop 

Trisomie 13, 18, 21 



Genetik + Strukturanomalien 

1,5 

1,2 
0,4 

1,7 

40 Jahre  4,8% 

Anatomie 

Molekulargenetik 

Lichtmikroskop 

Trisomie 13, 18, 21 



Je jünger die 
Schwangere, desto 
geringer der Anteil der 
im Trisomie-Screening 
erfassten Störungen. 
  





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  



12+ 3 SSW 



ETS 13+6 SSW 



Ductus venosus 13 SSW 



12+5 SSW 



11+6 SSW 



                                                            



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%  

  



Menschliche DNA 

3 Milliarden Basen 
20.000 Gene 
10 Millionen Stellen 
möglicher Variationen 

Adenin - Thymin 
Guanin - Cytosin 



1997 Entdeckung von zellfreier fetaler DNA im maternalen Plasma  
Lo Lancet 1997 

Zellfreie fetale DNA stammt aus degradierten Zellen der Plazenta 
Bianchi Placenta 2004 

Zellfreie fetale DNA ist stark fragmentiert (ca. 140bp) 
Lo Sci Transl Med 2010 

Hoher maternaler Hintergrund  
Anteil zellfreier fetaler (cf) DNA 5-10% 
Lo Am J Hum Genet 1998, Lun Clin Chem 2008  



Nicht invasive pränatale Tests 

Plazentare DNA 

Maternale DNA 



0,09 99,2 

Trisomie 13 

Trisomie 21 

Trisomie 18 

„Falsch“ 
positiv  

(FPR %) 

Erkennung  
 

(DR %) 

Monosomie 
x 

47,XXY 
47,XXX 
47,XYY  

91,0 0,13 

90,3 0,23 

0,14 93,0 

0,13 96,3 FPR 
Summe 
0,72% 

1:140 
falsch 
positiv 

Gil 2015 UOG 



1000 Screening-Tests 

 

	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	

	



Positiver prädiktiver Wert 

DR   99,0% 
FPR 99,8% 

Prävalenz 
1:100 

PPV=83% 

 

	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	

	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	

	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	
	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	 	

	



Positiver prädiktiver Wert 

DR   99,0% 
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Klassische Zytogenetik: Grenze 7 Mb 



Prädiktion Biochemie und NT 

PAPP-A ß-HCG NT Risiko 
Trisomie 21 

Trisomie 13,18 

patern. Triploidie 

matern. Triploidie 

       Praeeklampsie 



PAPP-A < 0,3 MoM 

Wahrscheinlichkeit von 
§  Praeeklampsie 
§  FGR < p5 
§  Intrauteriner Tod 
§  Vorzeitige Plazentalösung 
§  Entbindung < 34 SSW 

 5-fach erhöht   
  



Praeeklampsie-Screening 

early onset 
PE 

late onset 
PE 

0,5 % 

Entbindung < 34 SSW 

 

1,5 % 

> 33 SSW 

Häufigste Schwangerschaftskomplikation 
25% der maternofetalen Mortalität 









Whole Genome Sequencing 
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