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Erst-Trimester-Screening

Die Schwangerschaftsvorsorge ist heute schon im ersten Trimenon darauf ausgerichtet,

Auffalligkeiten und Komplikationen moglichst frih zu erkennen. Hauptindikation war und

ist bis heute eine Risikoschwangerschaft bei Frauen Gber 35 Jahren zum Ausschluss einer

numerischen Chromosomenaberration. Risikograduierung fur fetale Aneuploidien mit dem

Alter der Schwangeren als einzigem Marker wurde in den letzten 20 Jahren weitgehend durch

das kombinierte Erst-Trimester-Screening (ETS) mit der Messung der Nackentransparenz in

Kombination mit biochemischen Markern (B-hCG und PAPP-A) im maternalen Blut als individu-

elle Risikoanalyse abgelost (1, 2).

Das Erst-Trimester-Screening (ETS)

ist ein Suchtest ohne fetale oder mater-
nale Risiken im ersten Trimester, beste-
hend aus einer Ultraschalluntersuchung
und einer Blutserumanalyse der Schwan-
geren mit dem Ergebnis einer individuellen
Risikokalkulation fiir das Vorliegen der
drei haufigsten autosomalen Chromoso-
men-Anomalien: Trisomie 21 (Down-Syn-
drom), Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)
und Trisomie 13 (Patau-Syndrom). Dieses
Verfahren erzielt z.B. fir die Trisomie 21
eine Sensitivitat von bis zu 90 % bei einer
Falsch-Positiv-Rate von 3-5% (1).

Die Untersuchung kann einzeitig (sog.
0OSCAR-Prinzip; one stop clinical assessment
of risk) ab der SSW 11+0 stattfinden und bein-
haltet dann die Messung der Nackentranspa-
renz (NT) und die Blutentnahme fir die Labor-
analyse der beiden biochemischen Marker,
freies B-hCG (humanes Choriongonadotropin)
und PAPP-A (pregnancy-associated plasma
protein A).

Sollen weitere morphologische Marker
zur Risikoabschatzung hinzugezogen werden
(Darstellung des Nasenbeins und des Ductus
venosus bzw. des Trikuspidalflusses), sollte
diese einzeitige Untersuchung zu einem
spateren Zeitpunkt der Schwangerschaft,
(optimal SSW 12+6 bis SSW 13+6) erfolgen.

Eine zweizeitige Abfolge des ETS mit
Blutanalyse in der 10./11. SSW (hochste
Differenzierungsgtite des PAPP-A) und
Feindiagnostik in der 13./14. SSW (gute

Voraussetzungen fur die differenzierte Ultra-
schalldiagnostik) kann eine noch verbesserte
Treffsicherheit fur die Erkennung der Triso-
mien erzielen. Auch Fehlbildungen wie Herz-
vitien, Megazystitis oder Omphalocele nehmen
Einfluss auf das ermittelte Aneuploidierisiko
und sind schon im ersten Trimenon im
Rahmen des ETS zu diagnostizieren.

NT-Messung

Die Nackentransparenz ist ein Ultraschall-
messwert im Bereich des kindlichen Nackens.
Die Normwerte werden hier jeweils in Kor-
relation zur Scheitel-Steif3-Lange des Fetus
gesehen. Mit Zunahme der korrelierten Grof3e
der Nackentransparenz steigt das Risiko fur
mogliche Erkrankungen des Fetus an. Die
Untersuchung setzt ein gut auflosendes Sono-
graphiegerat und entsprechende Erfahrung
des Untersuchers voraus. Gleichzeitig werden
bei der Messung der Nackentransparenz
auch die GroBBe und die Anatomie des Fetus
untersucht. Fir die Prazisierung des individu-
ellen Risikowertes muss eine Scheitel-Steifl3-
Lange (= SSL) von 45 mm bis 84 mm fir die
statistische Auswertbarkeit vorliegen.

Biochemie

Aus einer miitterlichen Blutprobe

werden zwei Schwangerschaftshormone
(freies B-hCG und PAPP-A) analysiert. In

ihrer Konzentration abweichende Werte
bezogen auf eine statistisch berechnete
Normalkonzentration sind als Hinweis auf das

Nackentranspa-
renz = nuchal trans-
lucency (NT) oder
~Nackenfalte“



NIPT

* siehe LADR infor-
miert Nr. 246
(Best.-Nr. 114936)

Vorliegen von Chromosomenveranderungen
zu werten. Aus diesen biochemischen Ergeb-
nissen und den Ultraschalldaten wird unter
Berlcksichtigung des individuellen mutterli-
chen Altersrisikos ein Gesamtrisiko errechnet.
Ein auffalliges Testergebnis bedeutet
aber nicht zwangslaufig, dass tatsachlich eine
Schwangerschaft mit einer Chromosomen-
veranderung vorliegt, sondern lediglich, dass
die Schwangere einer Risikogruppe angehort.
In diesen Fallen sollten dann gezielt weitere
Untersuchungen erfolgen (Amniozentese
oder Chorionzottenbiopsie mit nachfolgender
Chromosomenanalyse), die dann eine defini-
tive Diagnose bzw. den sicheren Ausschluss
einer Chromosomenstorung ermaoglichen.

NIPT (Nicht-invasiver Prénataltest)
Mittels NIPT — moderner DNA-Sequen-
zanalyse an zellfreier DNA - kann die

Risikoeinschatzung der haufigsten fetalen
Chromosomenaberration mit hoher Spezifitat
und Sensitivitat erganzt werden. LADR Der
Laborverbund Dr. Kramer & Kollegen bietet
den NIPT Prenatalis® in Kooperation mit dem
MVZ Martinsried, das fur die Durchfihrung
von Prenatalis® durch die DAkkS akkreditiert
ist.
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Parameter Material GOA-Ziffer € (1,15-fach)
freies B-hCG 2 ml Serum* 4024 16,76 €
PAPP-A 2 ml Serum 4044 15,64 €
Gesamtsumme 32,40 €

* Blutprobe bitte bei 4°C aufbewahren - freies B-hCG kann bei Temperaturen tber 24 °C abgespalten
werden. Senden Sie die Probe innerhalb von 24 h ins Labor oder gefroren ein. Bestellen Sie die Kiihl-/Ge-
frierbox (Best.-Nr. 260485) bei unserem Partner Intermed:

Freecall: 0800 0850-113 Freefax: 0800 0850-114 www.intermed.de

Im LADR Laborverbund Dr. Kramer & Kollegen
werden Sie gerne beraten.
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