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Entscheidungshilfe vorgeburtliche Diagnostik

Unauffillige Familiengeschichte

— Nackentransparenzmessung und/
oder Ersttrimesterrisikotest (ETT)
und/oder NIPT (Chromosomen-Test)
an Blut der Schwangeren (Basis-NIPT ab
ETT-Risiko 1:1000 Pflichtleistung) *

— Bei primér hohem Sicherheitsbedurfnis
Chromosomenanalyse einschl. Mikro-
deletions-/Duplikationsscreening aus
Chorionzottenbiopsie oder Frucht-
wasser; Kassenpflichtleistung ab Risiko
von mindestens 1:380 im ETT oder auf-
falligem Ultraschallbefund

— Auf Wunsch Screening auf Mukovis-
zidose und weitere haufige vererbte
Erkrankungen am Blut der Schwangeren
oder Punktionsmaterial

Angeborene oder seltene Erkrankung

oder Behinderung in der Familie

— Genetische Abklarung falls mdglich
im Vorfeld einer Schwangerschaft
(Zuweisung zur genetischen Sprech-
stunde und Beratung)

- Bei Identifizierung des krankheitsverur-
sachenden genetischen Defektes
diesbezliglich gezielte vorgeburtliche
Diagnostik aus Chorionzotten oder
Fruchtwasser mdglich (ab Risiko von
1:380 Kassenpflichtleistung)

Blutsverwandtschaft des Paares oder

Ashkenazy-jiidische Abstammung

— Genetische Beratung und allenfalls
Screening der Eltern auf Anlagetrager-
schaft bezliglich haufiger rezessiver
Mutationen

— Fehlbildungsultraschall

Bei erhéhter Nackentransparenz

oder anderen Ultraschallanomalien

— Hochauflésende molekulare Chromo-
somenanalyse aus Chorionzotten oder
Fruchtwasser (0.1 Mb Auflésung zur
Detektion kleinster Chromosomen-
verdnderungen, bei Indikation Kassen-
leistung)

— Mutationsscreening beziglich
Noonan-Syndrom und verwandter
Erkrankungen bei erhéhter Nackentrans-
parenz Uber 3 mm (allenfalls Kassenleis-
tung nach Kostengutsprachegesuch)

— Mutationsscreening indikationsrelevanter
Gene bei Ultraschallanomalien (allenfalls
Kassenleistung nach Kostengutsprache-
gesuch)

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



Ungefahre Haufigkeit von angeborenen
Erkrankungen bei Kindern pro 10000 Geburten

9300 gesunde Kinder
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Gelstlge Erkrankungen
Behinderun z.B.
9 Mukoviszidose
. . Ursachen héufig unbekannt, Ursachen vor
.' : verschiedenste genetische allem verschiedenste
o e Defekte, teilweise mit geistiger genetische Defekte,
o : Behinderung. haufig auch noch
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Ursachen geistiger Behinderung
Andere Infekte, Folgen bei
Chromosomen- extrem kleinen
defekte Friihgeborenen u.a.
Down-Syndrom
Trisomie 21 %o
Kleine
Chromosomen-
defekte 40% Gendefekte
z.B. Fragiles X Syndrom,
Rettsyndrom

Unbekannt
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Kontaktpersonen

Prof. Dr. med. Anita Rauch
Direktorin

Institut fir Medizinische Genetik
Universitat Zirich

Wagistrasse 12

8952 Schlieren (Zurich)

T +41 44 556 33 00

F +41 44 556 33 01
medgen@hin.ch

Weitere Informationen
medgen.uzh.ch
triemli.ch/frauenklinik

Stadtspital Waid und Triemli

Standort Triemli
Birmensdorferstrasse 497
8063 Zirich

T +41 44 416 11 11
triemli.ch

KD Dr. med. Claudia Grawe

Leitende Arztin Frauenklinik

Schwerpunkt fetomaternale Medizin
Stadtspital Waid und Triemli
Birmensdorferstrasse 497

8063 Zurich

T +41 44 416 64 60

F +41 44 416 64 69
anmeldung.frauenklinik@triemli.zuerich.ch

MAT-0023/03.21/300



