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Pranatale Chromosomenuntersuchungen

Diagnostischer Standard und zusétzliche
Untersuchungsoptionen

Vorgeburtliche Chromosomenuntersuchungen werden
meist an Fruchtwasserzellen oder Chorionzotten durch-
gefiihrt. Diagnostischer Standard ist gegenwartig eine
mikroskopische Beurteilung der Chromosomen (konven-
tionelle Chromosomenuntersuchung) an kultivierten
Zellen. Einzelheiten dazu finden sich im Informations-
blatt Chromosomenuntersuchung. Der endgliltige Be-
fund wird an kultivierten Fruchtwasser- oder Chorionzel-
len erhoben. Die minimale Untersuchungsdauer liegt bei
etwa 7-8 Tagen, im Durchschnitt werden rund zwei Wo-
chen bendtigt. Die obligatorische Krankenversicherung
Ubernimmt die Kosten, wenn die Schwangere alter als
34 Jahre ist oder ein mindestens vergleichbares Risiko
hat.

Sog. Schnelltests

Bei medizinischer Notwendigkeit oder auf Wunsch der
Eltern kénnen einige der haufigsten Chromosomensto-
rung (z.B. Trisomie 21) mit Hilfe sog. Schnelltests aus-
geschlossen werden. Die meist verwendeten Methoden
sind in der Tabelle zusammengefasst:

Schnelltests: Haufig verwendete Methoden
Untersuchte Dauer
Chromosomen (Tage)
Unterschiedlich, meist 13, 18,

FISH 21, X, Y 1-2
Unterschiedlich, meist 13, 18,

QF-PCR 21, X, Y 1-2

Direktpra- Alle (nur méglich an Chorionzot- 1-2

paration ten)

Das Ergebnis liegt rasch vor, gilt allerdings nur fur die
haufigsten Anomalien der untersuchten Chromosomen.
Die Beriicksichtigung dieser Einschrankung ist wichtig
fur die Interpretation der Befunde:

o Alle Befunde sind vorlaufig und missen durch eine
Chromosomenuntersuchung an kultivierten Zellen be-
statigt werden.

¢ Bei pathologischem Befund ist ein Schwangerschafts-
abbruch allein aufgrund eines Schnelltestbefundes
nicht vertretbar.

Bei medizinischer Notwendigkeit werden Schnelltests

von der obligatorischen Krankenversicherung bezahlt.
Eine Direktpraparation an Chorionzotten wird routine-

massig nur noch in Hochrisikosituationen durchgefihrt
und von der Krankenversicherung bernommen.

Erweiterte Chromosomendiagnostik mit molekularen
Methoden

Eine hochaufldésende Chromosomenanalyse mithilfe von
Microarrays ist heute diagnostischer Standard fiir Chro-
mosomenuntersuchungen bei Kindern und Erwachse-
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nen. Weitere Details zu dieser Methode finden Sie im In-
formationsblatt molekulare Chromosomendiagnostik. Nach
internationalen Richtlinien und Empfehlungen wird diese
Methode bei pranatalen Untersuchungen gegenwartig
insbesondere dann eingesetzt, wenn die Ultraschallunter-
suchung oder andere Umstéande auf ein deutlich erhéhtes
Risiko fur unbalancierte Chromosomenanomalien besteht
oder wenn die Eltern dies ausdricklich winschen. Grund
fur die Zuriickhaltung ist u.a. die bislang noch beschrankte
Erfahrung mit der prognostischen Einschétzung von klei-
nen Strukturauffélligkeiten (copy number variation), welche
insbesondere in einer Schwangerschaft zu einer erhebli-
chen Verunsicherungen fihren kann. Wir haben jedoch
keinen Zweifel, dass die Methode mit zunehmender Erfah-
rung zukunftig in der Routine eine wichtige Rolle spielen
wird.

In Hochrisikosituationen sollten die (h6heren) Kosten von
der obligatorischen Krankenversicherung ibernommen
werden. Allerdings kann dies nicht garantiert werden. Bei
niedrigem Risiko ist eine Kosteniibernahme erfahrungsge-
mass unwahrscheinlich.

Nichtinvasive Pranataldiagnostik am mutterlichen Blut
(NIPT)

Neue molekulargenetische Untersuchungsverfahren erlau-
ben seit jiingstem eine recht zuverlassige Diagnose einiger
kindlicher Erkrankungen an einer mutterlichen Blutprobe.
Der Test steht fir die Trisomien 21,13 und 18 sowie ab-
hangig vom Anbieter auch die Geschlechtschromosomen
zur Verfugung und wird voraussichtlich in Zukunft auch fir
andere ausgewahlte Erkrankungen moglich sein. Gegen-
wartig ist die diagnostische Zuverlassigkeit bei niedrigem
Ausgangsrisiko noch nicht abschliessend geklart. Patholo-
gische Befunde missen durch ein etabliertes Verfahren
bestatigt werden, bevor unumkehrbare Entscheidungen
fallen. Nicht alle betroffenen Schwangerschaften werden
korrekt identifiziert.

Die Kosten der Untersuchung werden gegenwartig nicht
von der obligatorischen Krankenversicherung tibernom-
men.

Zusammenfassung

Die zunehmende Zahl diagnostischer Optionen erfordert
eine aktive Entscheidung der Eltern zum weiteren diagnos-
tischen Vorgehen. Das GUMG verlangt fir pranatale gene-
tische Untersuchungen die schriftliche Zustimmung der
Mutter nach einer angemessenen Beratung (Art. 14-17).

Falls erforderlich und erwiinscht, stehen wir fiir eine aus-
fuhrliche Diskussion der Alternativen gerne zur Verfligung.

Bei Rickfragen oder weiterem Informationsbedarf wenden Sie sich
bitte an das Sekretariat der Medizinischen Genetik: 061 265 36 20
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