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Syngelaki 2011 Prenat Diagn

45.191 Schwangerschaften 11-13 Wochen
    332 Aneuploidien (ausgeschlossen)
    488 Fetale Anomalien
    213 (43,6%) entdeckt

100% Exencephalie, Holoprosencephalie, Omphalocele, Megazystis
  77% Fehlen von Händen u/o Füßen
  50% Zwerchfellhernien
  50% Letale Skelettdysplasien
  34%   Schwere Herzfehler
  14% Spina bifida aperta



Karim 2017 UOG

Art und Kollektiv Prävalenz (%) Detektion (%)
schwer
low risk

1,0 46

alle Typen
low risk

1,8 32

alle Typen
high risk

6,6 61

Metaanalyse 30 Studien  n > 200.000



Organdiagnostik 11+0-13+6 Wochen

(fast) immer erkennbar potentiell erkennbar selten oder nie erkennbar

Body stalk Anomalie

Anencephalie

Alobäre Holoprosencephalie

Omphalocele

Gastroschisis

Megazystis

Fehlende Hände/Füße

Zwerchfellhernie

Letale Skelettdysplasie

Polydaktylie

Schwere Herzfehler

Spina bifida aperta

Gesichtsspalten

Mikrocephalie

Balkenmangel

Ventrikulomegalie

Teratome

Ovarialzysten

Lungensequester

C.a. Lungenmalformation



Intracerebral Translucency

Chaoui 2009
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NT- Percentilen



Basis ETS (Combined Screening)

positiv
Risiko > 1:100

Kontrollgruppe
1:100 > Risiko >1:1000

negativ
Risiko < 1:1000

Alter, NT, ß-HCG, PAPP-A

5%
Trisomien 90% 
Sonstige 87% 

15% 
Trisomien  5-10% 		

80%
Trisomien  2-3% 



Norton 2016 AJOG

452.901 ETS
0,6 % Anomalien

davon 71% der cfDNA 
zugänglich



Spektrum genetischer 
Anomalien 

Shani 2016 AJOG

  n=3.182 zytogenetische Analysen
n=1.037 plus Microarray
220 (7%) Chromosomenanomalien

57%  Tris 21,18,13 und SCA
22%  Mosaike, unbalancierte Translokationen
21%  pathologische Microarrays





Schwellenwerte für NT und ETS

Kozlowski et al 2017 (under review)



NT-Breite und genetische 
Anomalien
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Schwellenwerte für NT und ETS

Kozlowski et al 2017 (under review)



ETS-Risiko und genetische 
Anomalien
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„Neues“ Ersttrimester-Screening
Trisomie 21-Risiko kann durch cfDNA abgedeckt werden
Neuorientierung des ETS:
• „Nicht cfDNA-erfassbare“ Chromosomenanomalien (30-50%)
• Neuralrohrdefekte
• ZNS-Fehlbildungen
• Spaltbildungen
• Ventrale Spalten
• LUTO
• Schwere Herzfehler
• Screening auf maternofetale Erkrankungen



Diagnostische Punktionen

Punktion Kontrolle Datenpool

Amniozentese 0,81 0,67 0,11

CVS 2,18 1,79 0,22

21 Studien von1.506          Akolekar 2015 UOG
42.716  Amniozentesen
  8.89 9 Chorionzottenbiopsien
Indikationen zur Punktionsdiagnostik sind u.U. auch Ursache 
einer erhöhten Fehlgeburtsgefährdung
Verlustrate muss individualisiert beurteilt werden



Diagnostische Punktionen



Diagnostische Punktionen

Verlustrisiko korreliert mit
•  Alter
•  BMI
•  hohem ß-HCG
•  niedrigem PAPP-A
•  Blutung
•  Erfahrung der Punkteure



Risikofaktoren für PE

• Alter > 40 
• BMI > 30 kg/m2

• IVF
• PE in Anamnese
• Chronische Hypertonie
• Diabetes
• Thrombophilie
• Autoimmunerkrankungen

Empfehlungen aufgrund
maternaler Anamnese und Status:

ACOG
DR 90% FPR 64%

NICE
DR 41% FPR 10%



PI=(Vmax-Vmin) / Vmean 



   PI der A. uterina im 1. 
Trimenon

Ridding 2014 Fetal Diagn Ther

Ut	A	
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AWMF-Leitlinie



Detektionsrate PE < 32 SSW (5% 
FPR)
Matern.	
Faktor	 82%	Art.	

uterina	MAP	

Matern.	
Faktor	

Matern.	
Faktor	

Matern.	
Faktor	

MAP	

MAP	

MAP	

Art.	
uterina	

Art.	
uterina	

Art.	
uterina	

PAPP-A	

Pl	GF	

PAPP-A	

Pl	GF	

88%	

94%	

94%	

O´Gorman 2017 UOG



Prädiktion der PE: sFlt-1/PlGF ratio

Zeisler 2016 NEJM

Stepan 2015 UOG





Wem nützt ASS (nicht)?



Prädiktion der PE: sFlt-1/PlGF ratio

Zeisler 2016 NEJM

Stepan 2015 UOG



AWMF-Leitlinie



Prädiktion der PE und sFlt-1/PlGF 
ratio
sFlt-1/PlGF <38
keine PE innerhalb von
•  einer Woche (99,3%)
•  vier Wochen (94,3%)

sFlt-1/PlGF 38-85 (early onset) 38-110 (late onset)
hohe Wahrscheinlichkeit PE zu entwickeln
Kontrolle in einer Woche (PPV 66% für vier Wochen)

sFlt-1/PlGF >38 (early onset) 38-110 (late onset)
bestehende PE/IUGR (Spezifität 99%)



AWMF-Leitlinie



fetalmedicine.org - Kalkulator



fetalmedicine.org - Kalkulator



ASPRE Trial: Compliance

Eingenommene Menge
150 mg ASS / Placebo

Anteil der Schwangeren

< 50% 5 %

50-84,9 % 15 %

> 85% 80 %


