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Haufigste Fragestellung:
Ist mein Kind gesund?

Indikationsstellungen
Mutterliches Alter; genetisches Altersrisiko

Auffalliges Erst-Trimester-Screening
-Biochemie
-Nackentransparenz

Auffallige Ultraschalluntersuchungen (I-1ll Screrg)

Genetische Erkrankungen

Sonstiges






Schwangerschaftserwartung in Abhangigkeit vom mailen Alter

Indikation: mutterliches Alter



Risiko chromosomaler Fehlverteilungen in Abhangigkerh maternalen Alter

Indikation: mutterliches Alter









Serumparameter im ETS

Indikation: auffalliges ETS



Welche Maoglichkeiten einer pranatalen Diagnostik
stehen zur Verfigung?






Der sogenannte ,pranatale Schnelltest"

Material: Fruchtwasser
Dauer: in der Regel 24 h

Aussage: Untersuchung auf die haufigsten
chr. Fehlverteilungen: X,Y,18,13,21

Einschrankung bei blutigen Proben, weiblichem Kesatplecht (mditterliche Kontamination).
Bei trisomem Befund keine Aussage Uber z.B. Traraloken der entsprechenden Chromosomen.

Nur als ,vorzeitige* Erganzung zur differenzierten Chromosomenanalyse



Die differenzierte Chromosomenanalyse

Material: Chorionzotten, Fruchtwasser, Nabelschnurblut
Dauer: in der Regel 10-14 Tage

Aussage: numerische und strukturelle Veranderungen

Aufbau eines Chromosoms

Zwei Schwesterchromatiden
Zentromer

Proteingerist, um das sich eir
Chromatinfaden wickelt

evtl. Satelliten




Chromosomen
Die Trager der genetischen Information

Die genetische Information liegt
Im Zellkern in Form eines
diffusen Chromatingerusts vor.



Karyogramm des Menschen

Bei der Zellteilung strukturiert sich das genetsé&irbmaterial in Chromosomen.
Der Mensch besitzt 23 Chromosomenpaare.

Mann und Frau unterscheiden sich nur im 23. Chromesnpaar.

Frauen besitzen zwei X-Chromosomen, Manner ein ¥-ain Y-Chromosom.

Metaphaseplatte (GTG-Banderung) Karyogramm (Fluoreszenz-R-Banderung)



1. Chromosomenanomalien

Maogliche chromosomale Auffalligkeiten
46,XXY; Klinefelter-Syndrom 45,XX,t(14;21)(q10;910)

Fluoreszenz in situ Hybridisierung (FISH)



1. Chromosomenanomalien
Maogliche chromosomale Auffalligkeiten



Befund und Beurteilung
Bitte zahlen!

Position

Befund: 46,XX (x 14); 47, XX, +7 (x 1); 45,X0 (x 1)
Pseudomosaik?

Beurteilung nach kompletter Analyse: 46, XX
unauffallig weiblich






Indikation: Genetische Erkrankung in der Familie

Risiko bel verwandten Paaren
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Leitlinie zur Molekulargenetischen Diagnostik der Cystischen Fibrose

Leitlinie zur molekulargenetischen Diagnostik der hereditdren Hamochromatose
Leitlinien zur molekulargenetischen Diagnostik beim fra(X) Syndrom.

Leitlinien zur molekularzytogenetischen Diagnostik.

Leitlinien fur die molekulare und cytogenetische Diagnostik bei Prader-Willi-Syndrom und Angelman-
Syndrom.

Européische Leitlinien zur molekulargenetischen Diagnostik der Charcot-
Marie-Tooth'schen Erkrankung des Typs 1A sowie der tomakulésen Neuropathie.

Leitlinien zur molekulargenetischen Diagnostik der Muskeldystrophien Duchenne und Becker.
Leitlinien zur molekulargenetischen Diagnostik nach CVS.

Leitlinien zur zytogenetischen Labordiagnostik.

Leitlinien zur Genetischen Beratung.

Leitlinien zur molekulargenetischen Labordiagnostik.

www.bvdh.de



Leitlinien zur molekulargenetischen Diagnostik der Cystischen Fibrose

Leitlinien zur molekulargenetischen Diagnostik der hereditaren Hamochromatose
Leitlinien zur molekularzytogenetischen Diagnostik

Leitlinien zur molekulargenetischen Diagnostik beim fra(X) Syndro

Leitlinien fur die molekulare und cytogenetische Diagnostik bei Prader-Willi-Syndrom und Angelman-
Syndrom

Européische Leitlinien zur molekulargenetischen Diagnostik der
Charcot-Marie-Tooth'schen Erkrankung des Typs 1A sowie der tomakulbésen Neuropathie

Leitlinien zur molekulargenetischen Diagnostik der Muskeldystrophien Duchenne und Becker
Leitlinien zum "pranatalen Schnelltest (FISH),,

Leitlinien zur molekulargenetischen Diagnostik nach CVS

Leitlinien zur zytogenetischen Labordiagnostik

Leitlinien zur molekulargenetischen Labordiagnostik

Leitlinien zur Genetischen Beratung

www.gfhev.de



Stellungnahme zur pranatalen Geschlechtsbestimmung aus mutterlichem Blut in der Frihschwangerschaft
Stellungnahme: Einwilligung nach Aufklarung (“informed consent”) in der humangenetischen Forschung

Stellungnahme zur genetischen Diagnostik auf Dispositionsfaktoren fur multifaktoriell bedingte
Erkrankungen und Entwicklungsstérungen sowie Medikamentenreaktionen

Stellungnahme zum Heterozygoten-Bevdlkerungsscreening

Stellungnahme zur genetischen Diagnostik bei Kindern und Jugendlichen
Stellungnahme zur postnatalen pradiktiven genetischen Diagnostik
Stellungnahme zur Patentierung menschlicher Gene und DNA-Sequenzen
Stellungnahme zur Praimplantationsdiagnostik

Stellungnahme zur Neufassung des § 218 StGB

Stellungnahme zur vorgeburtlichen Diagnostik und zum Schwangerschaftsabbruch
Stellungnahme zur pranatalen Vaterschaftsdiagnostik

Stellungnahme zur nicht-invasiven pranatalen Diagnostik des Down-Syndroms

www.gfhev.de



Externe Uberprifung (Ringversuche)



Externe Uberprifung (Ringversuche)
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