Preise und durchschnittliche Dauer bis zum Ergebnis

9 . Ca. 2 Wochen 700-1'350 %

Fetale DNA aus mdutterlichem Blut 12-33 o T o e CHF nein

Ersttrimesterbluttest flr Trisomien 12-14 1 Woche <150 CHF Haufig

Chromosomenanalyse aus Trsomien 2 Tape

Chorionbiopsie (CVS) einschliesslich 12-14 Y 8 1’200 CHF bei Indikation
Sonstige 2 Wochen

molekulare Chromosomenanalyse

Chromosomenanalyse aus 15-38 Trisomie-Schnelltest 2 Tage  250-365 CHF bei Indikation

Fruchtwasser (AC) Sonstige 2 Wochen 750 CHF bei Indikation

Hochauflosende molekulare 1-2 Wochen aus CVS ) A

Chromosomenanalyse aus CVS oder AC 2= 1-4 Wochen aus AC Z800CHE Eeilindlatey
<1 Woche fiir Hauptgen ) ) Indikation wird

Noonan-Syndrom-Mutationsscreening Accsger 2-3 Wochen fiir seltene é:go'z LY unterschiedlich
Gene bewertet

CF -Screening ACOder 1 Woche 500 CHF bei Indikation

Ultraschall "?:chr:' sofort variabel bei Indikation

* Schwangerschaftsabbruch nach der 22.-24. SSW ethisch sehr problematisch
CF: Mukoviszidose; schwere chronische Lungen-und Bauchspeicheldriisenerkrankung
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Ungefahre Haufigkeit von angeborenen Erkrankungen bei Kindern
pro 10000 Geburten

9’300 gesunde Kinder 700 4

Geistige
Behinderung

- Erkrank
2.B. Herzfehler, offener Riicken, . mzn Bunge"

Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalten

¥
,’ I Ursachen haufig unbekannt, Ursachen vor allem
/’ : verschiedenste genetische Defekte, verschiedenste
,/’ | teilweise mit geistiger Behinderung genetische Defekte,
7’ 1 Haufigauch noch

unbekannte Defekte
Kein genereller

Ursachen geistiger Behinderung P v SN
usschluss moglici

Infekte, Folgen bei
extrem kleinen
/ Friihgeborenen u. a.

Andere Chromo-
somendefekte

Down-Syndrom \
Trisomie 21 4

Kleine Chromo- Gendefekte
somendefekte z. B. Fragiles X
Syndrom, Rett-
Syndrom
Unbekannt

Sicherheit mit der die verschiedenen Defekte mit dem jeweiligen Test nach-
gewiesen werden kéonnen und Abortrisiko durch die Untersuchung:

< 5 = Andere Kleine Gendefekte Isolierte
mie | Trisomie 13 Falsch
21 und 18 Chromosomen | Chromosomen und Fehl- Po
-defekte -defekte Syndrome bildungen
Bei
Chorionbiopsie 100%! 100%* >99% >99% konkretem 0% 0%2
Verdacht
Bei
Fruchtwasserpunktion 100%* 100%* >99% (>99%)® konkretem 0% 0%2
Verdacht
T217%
Fetale DNA aus Blut 598% 590% tel!yvtﬂtlse tm!}lvqse % % Sor?st.
der Schwangeren maoglich moglich bis
>60%
Ersttrimesterrisikotest 90% 40% selten selten 0% 0% variabel
Ultraschall 60% 80% 20% 5% 5-10% 70% variabel

1 Bezogen auf klassische, komplette Trisomien, 2 1:20°000 (Méglichkeit extremer Mosaikverteilung), *Wahrscheinlichkeit, dass ein auffalliger

Befund falsch ist; *Nur bei Anwendung der molekularen Chromosomenanalyse auf speziellen Wunsch oder Indikation mit Extrakosten

Abort
Risiko

[%]

<0.5

0

0

Entscheidungshilfe vorgeburtliche Diagnostik

o Angeborene oder seltene Erkrankung oder Behinderung in der Familie
- genetische Abkldrung falls méglich im Vorfeld einer Schwangerschaft
(genetische Sprechstunde und Beratung)

- bei ldentifizierung des krankheitsverursachenden genetischen Defektes
diesbeziiglich gezielte vorgeburtliche Diagnostik aus Chorionzotten oder
Fruchtwasser moglich (ab Risiko von 1:380 Kassenpflichtleistung)

o0 Blutsverwandtschaft des Paares oder Ashkenazy-jiidische Abstammung

- Genetische Beratung wund allenfalls Screening der Eltern auf
Anlagetragerschaft beziiglich haufiger rezessiver Mutationen

- Fehlbildungsultraschall

o Unauffédllige Familiengeschichte

- Auf Wunsch Nackentransparenzmessung und/oder Ersttrimesterrisikotest
und/oder DNA-Trisomie-Test an Blut der Schwangeren*

- Bei primar hohem Sicherheitsbediirfnis Chromosomenanalyse aus
Chorionzottenbiopsie  oder  Fruchtwasser (Kassenpflichtleistung ab
Schwangerenalter von 35 Jahren oder Risiko von mindestens 1:380) und
Fehlbildungsultraschall

- Auf Wunsch molekulare Chromosomenanalyse (,Array-CGH”) zur Detektion
kleiner Chromosomendefekte aus Fruchtwasser (aus Chorionzotten bei uns
Standard mit einer Auflésung von ca. 1 Mb)

- Auf Wunsch Screening auf Mukoviszidose (Haufigkeit ca. 1:2500) am Blut der
Schwangeren oder in der Chorionzottenbiopsie oder im Fruchtwasser

o Schwangere jeden Alters bei erhohter Nackentransparenz oder anderen
Ultraschallanomalien
- Hochauflésende molekulare Chromosomenanalyse aus Chorionzotten oder
Fruchtwasser (0.1 Mb Auflésung zur Detektion kleinster Chromosomen-
veranderungen, bei Indikation Kassenleistung)

- Mutationsscreening  bezlglich  Noonan-Syndrom  und  verwandter
Erkrankungen bei erhohter Nackentransparenz Uber 3 mm (teilweise
Kassenleistung)

o Im Ultraschall konkreter Verdacht auf monogene Erkrankung, z. B.
Thanatophore Dysplasie
- Gezielte Genanalyse aus Chorionzotten oder Fruchtwasser (Kassenleistung
falls Erkrankung auf Analysenliste oder auf Antrag)

* bei abnormem Befund Bestatigung durch Chorionzotten- oder Fruchtwasser-Analyse
zur Diagnosesicherung notwendig



