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PreNata® NIPT untersucht sowohl die am haufigsten vorkommenden Chromosomenveranderungen als auch

zusatzlich selten vorkommende Veranderungen. Folgende Veranderungen kénnen charakterisiert werden:

Trisomie 13

Die Trisomie 13 oder auch Patau-Syndrom
kommt mit einer Pravalenz von ca. 1:5000
vor. Sie geht mit einer Vielzahl an Fehl-
bildungen unterschiedlicher Organsysteme
einher. Die meisten Betroffenen versterben
vor der Geburt oder innerhalb des ersten
Lebensjahres.

Trisomie 18
Die Trisomie 18 oder auch Edwards-Syndrom

kommt mit einer Pravalenz von ca. 1:3000 vor.

Betroffene weisen in der Regel korperliche
Auffalligkeiten und Fehlbildungen der inneren
Organe auf. Haufig tberleben sie nicht bis zur
Geburt, nach der Geburt verstirbt die Mehrzahl
innerhalb des ersten Lebensjahres.

Trisomie 21

Die Trisomie 21 oder auch Down-Syndrom
kommt mit einer Pravalenz von ca. 1:700
vor und stellt damit die haufigste Trisomie
in Lebendgeborenen dar. Betroffene weisen
in der Regel geistige und korperliche Ent-
wicklungsverzogerungen unterschiedlicher
Auspragung auf. Sie haben besondere
Gesichts- und Kopfmerkmale und sind oft
kleinwuchsig. Herzfehler und gelegentlich
auch gastrointestinale Defekte sind weitere
assoziierte korperliche Einschrankungen.
Die Lebenserwartung liegt inzwischen haufig
bei tiber 60 Jahren.
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Fehlverteilungen der Geschlechtschromosomen
(Gonosomale Aneuploidien)

Generell sind gonosomale Aneuploidien mit weniger
klinischen Auffalligkeiten verbunden als Trisomien.
Die haufigsten gonosomalen Aneuploidien kénnen
mittels PreNata® NIPT festgestellt werden:

Ullrich-Turner-Syndrom

(45, X0; Monosomie X])

Bei ca. 1 von 3000 Madchen fehlt das zweite
X-Chromosom. Die Betroffenen sind haufig
kleinwlichsig. Sie kdnnen an einer geistigen
Entwicklungsverzogerung leiden und auch
karperliche Probleme wie Herzdefekte sind
maglich. Haufig tritt die Pubertat nicht ein,
womit ein Ausbleiben der Periode und Un-
fruchtbarkeit einhergehen. In einigen Fallen
gibt es sichthare Auffalligkeiten bereits ab
der Geburt, wie beispielsweise Schwellungen
an Hand- und Fufrtcken.

Triple-X-Syndrom (47, XXX; Trisomie X])

Ein drittes X-Chromaosom tritt bei ca. 1

von 1000 Madchen auf. Die betroffenen
Madchen sind zum Teil intelligenzgemindert
und kénnen Probleme mit den schulischen
Leistungen oder sprachlichen Fahigkeiten
haben. Kdrperliche Auffalligkeiten sind in
der Regel nicht sichtbar. Eine menstruelle
Unregelmafigkeit und Unfruchtbarkeit kann
hingegen beobachtet werden, wobei Frauen
mit einer Trisomie X durchaus auch kérper-
lich gesunde Kinder chne diese Chromo-
somenveranderung bekommen kénnen.

- Fortsetzung Ruckseite

praenatal@medlab-bochum.de
www.medlab-bochum.de
FBC-LB-2022-001



Faktenblatt
Chromosomenveranderungen

Jacobs-Syndrom (47, XXY)

Ein zweites Y-Chromaosom tritt bei ca. 1

von 1000 Jungen auf. Das Jacobs-Syndrom
geht haufig mit einer tiberdurchschnittlichen
Kérpergréfie und Sprachproblemen einher.
Leichte Verhaltensstérungen und eine Lern-
behinderungen kénnen ebenfalls auftreten.

Seltene autosomale Aneuploidien

Die Fehlverteilungen von kompletten autoso-
malen Chromosomen [RAA = rare autosomal
aneuploidies] sind sehr selten, da Embryonen
mit solchen Chromosomenstorungen in der
Regel nicht lebensfahig sind. In einer unauf-
fallig verlaufenden Schwangerschaft werden
sie dementsprechend selten diagnostiziert.
Wenn eine solche Chromaosomenveranderung
gefunden wird, handelt es sich dabei haufig
um Mosaike. Mosaizismus bedeutet, dass
nicht alle Zellen des Feten (fetales Mosaik]
und/oder nur Teile der Plazenta betroffen
sind (plazentares Mosaik]. Bei einem plazen-
taren Mosaik kann der Fetus zwar ganzlich
unbetroffen sein, allerdings ist es wichtig,
eine Plazentainsuffizienz auszuschlief3en.
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Klinefelter-Syndrom (47, XXY]

Bei ca. 1 von 1000 Jungen ist ein zweites
X-Chromosom vorhanden, was die gene-
tische Ursache fur das Klinefelter-Syndrom
ist. Dies kann zu Unfruchtbarkeit flhren, aber
auch mit einer geistigen Entwicklungsverzo-
gerung einhergehen. Haufig sind die Betroffe-
nen hochgewachsen mit langen Armen und
Beinen und kleinen Hoden. Die Diagnose wird
haufig erst mit Beginn der Pubertat gestellt,
wenn die meisten der Symptome auftreten.

Kopienzahlveranderungen

Wenn es in Teilen von Chromosomen zu
Deletionen oder Duplikationen kommt
spricht man von Kopienzahlveranderungen
(CNV = copy number variation]. Diese
kommen ebenfalls nur sehr selten vor und
treten nurin 0,02 % der Geburten auf.

Die klinischen Auswirkungen sind dabei
meistens umso starker, je grofder die Dele-
tion bzw. Duplikation ist. Der PreNata® NIPT
kann solche Veranderungen ab einer Grofde
van 7 Mb detektieren.
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