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del 22911.2
SNP Array n=20.776 PrSvalenz 1:950

95 (0,5%) positive Befunde 34 kein outcome
11 richtig positiv fetal 2 maternale Deletionen
50 (0,2%) falsch positivPPV=18%

NachtrSgliche Erhdhung der Sequenziertiefe: PP == %2%
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idic, isodicentric; NA, data not available; NIPT, noninvasive prenatal testing; ROH, region(s) of homozygosity.



Validierungsgruppe:

122 Plasmaproben, davon 120 dsimulatedO und 2 pirospek
Klinische Gruppe.:

217 Plasmaproben mit bekanntem 22q11.2 Status

5/7 Betroffenen richtig positiv (71%)

210 Nichtbetroffene korrekt klassifiziert

Keine Daten zur postpartalen tberprYfung Schmid 2017 Fetal Diagn Ther



9/10 richtig positiv
9 im US auffSllig

1/390 falsch positiv
Yberwiegend hohe SSW

Ravi 2018



Screening auf MikrodeletionedNVs
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Screening auf MikrodeletionedNVs

Deletion screenpositiv * richtig positiv PPV
CVS oder AC (%)
1p36 21 1 5
4p 6 1 17
5p 45 6 13
15¢ 80 5 6
22q11.2 183 12 7

I"Pathologische Mikroarrays in 11 FSllen
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