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Bestimmung des Risikos fetaler Trisomien
mittels mutterlichem Alter, fetaler Nacken-
transparenz sowie von PAPP-A und freiem
3-hCG Im mutterlichen Serum

Ziel

Diese Screening-Untersuchung hat das Ziel, schwangeren Frauen mit einem hohen
Trisomie-Risiko einen invasiven Test, wie z.B. eine Chorionzottenbiopsie oder Amnio-
centese, gezielt anzubieten.

Methode

Mithilfe der Parameter mutterliches Alter, fetale Nackentransparenz, Biochemie (PAPP-A
und B-hCG) werden durch einen Algorithmus geméss des verwendeten Computerpro-
gramms das Risiko flr eine Trisomie 21, 18 und 13 bestimmt.

Mutterliches Alter

Das Altersrisiko wie auch der Cut-off beziehen sich auf das Risiko-Berechnungsdatum.
Bei Blutentnahme im 1. Trimester ist das Risiko grundsétzlich héher als am Termin, da ein
Grossteil der Trisomie-Schwangerschaften in einen Abort miinden und somit das Risiko
gegen Ende der Schwangerschaft sinkt.

Trisomie 21 Trisomie 18 Trisomie 13

Risiko 1: Risiko 1: Risiko 1:
Alter SSW 12 Termin SSW 12 Termin SSW 12 Termin
20 1018 1526 2484 18013 7826 42423
25 901 1351 2200 15951 6930 37567
30 596 894 1456 10554 4585 24856
35 237 356 580 4202 1826 9896
40 64 96 157 1139 495 2683

Risiko aufgrund von mutterlichem Alter fur Trisomien im 1.Trimester und am Termin
(nach Snijders, Ultrasound Obstet Gyenecol, 1999)



Fetale Nackentransparenz

Bei der Evaluation des Trisomie-Risikos kommt der Messung der Nackentransparenz
(NT) ein besonderer Stellenwert zu: Verschiedene Studien belegen, dass die Mehrheit
der Trisomie 21-Feten eine Breite der Nackentransparenz zeigen, die Uber der 95. Per-
zentile des Normalbereichs liegt. Die Qualitat dieser Messung ist entscheidend fir die
korrekte Risiko-Evaluation. Gemessen wird die Nackentransparenz im medianen Sagit-
talschnitt im Bereich der gréssten Dicke. Um das exakte Gestationsalter zu bestimmen,
wird auf dem gleichen Bild die Scheitel-Steiss-Lange (SSL: 45-84mm) dokumentiert,
wobei der Fotus >75 % der Bildflache einnehmen sollte, um eine moglichst exakte Mes-
sung zu garantieren.

Biochemie

Da das Anwendungsfenster im ersten Trimester relativ eng ist (11+1-14+0 SSW ent-
sprechend einer SSL von 45-84mm), wird die Blutentnahme zur biochemischen Be-
stimmung optimalerweise anlasslich der gleichen Konsultation durchgefiihrt wie der
Ultraschall zur Nackentransparenz-Messung, allenfalls einige wenige Tage zuvor (nicht
jedoch vor obgenanntem Zeitraum).

Der Serumspiegel von PAPP-A (Pregnancy Associated Plasma Protein A), synthetisiert
vorwiegend durch den Trophoblasten, nimmt wahrend der Schwangerschaft kontinu-
ierlich zu. Im Vergleich zur Normalschwangerschaft ist die PAPP-A-Konzentration im
1. Trimester bei Schwangerschaften mit Trisomie 21, 18 und 13 deutlich erniedrigt.

Das freie B-hCG entsteht durch «Nicking» aus dem intakten hCG, synthetisiert durch
die Synzytiotrophoblasten, und nimmt in seiner Konzentration nach dem Maximum in
der 10. SSW kontinuierlich ab. In Trisomie 21-Schwangerschaften ist das freie B-hCG
gegenuber der Normalschwangerschaft deutlich erhéht, in Trisomie 18- und Trisomie 13-
Schwangerschaften hingegen ebenso deutlich erniedrigt.

Computerprogramm

Fur FMF-Deutschland-zertifizierte Gynékologen und Gynakologinnen wird das Pro-
gramm FastScreen der FMF Deutschland verwendet, fUr nicht zertifizierte Gynékolo-
gen und Gynéakologinnen das Programm PRISCA der Firma Typolog. Auf besonderen
Wunsch kann fur FMF-London zertifizierte Gynékologen und Gynékologinnen mit dem
Programm Astraia gerechnet werden. Die Algorithmen aller verwendeten Programme
sind unterschiedlich.



Cut-off

Wie das Altersrisiko (Basisrisiko) bezieht sich auch das kombinierte Risiko (aus mutter-
lichem Alter, Biochemie und NT) entweder auf das Blutentnahmedatum im 1. Trimester
oder aber auf den Termin. Somit sind die Cut-offs als auch die errechneten Risiken
unterschiedlich.

Programm Angabe Risiko Cut-off Audit-Export
FastScreen Blutentnahme im 1. Trimester 1:300 Ja
FastScreen Termin (@b Sommer 2012) 1:380 Ja
PRISCA Termin 1:380 Nein

MoM und DoE

Da sich die Konzentration der biochemischen Parameter Uber das 1. Trimenon stark
verandert, sind die Abweichungen vom Mittel wichtiger als die absolut gemessenen
Werte. Zwei statistische Kenngréssen, MoM und DoE geben diese Abweichung an.

MoM: Abweichung vom Median (mittlerer Wert)

Ein MoM von 1 bedeutet keine Abweichung von der Mitte, ein MoM von 0,5 heisst, der
gemessene Wert ist halb so gross wie die Mitte und ein Wert von 2 heisst, der Wert
ist doppelt so gross.

DoE: Degree of extremeness

Der DoE gibt die Abweichung vom 5-95 % - Perzentilen-Referenzband an. Ein Wert
von O bedeutet, dass er genau auf der 50 % - Perzentile liegt. Ein Wert von 1 liegt
genau auf der 95 % - Perzentile, ein Wert von -1 auf der 5% - Perzentile. Ein Wert von
1.25 liegt 25 % Uber der der 95 % - Perzentile, ein Wert von -1.25 liegt 25 % unter der
5% - Perzentile. Im Gegensatz zum MoM System zeigt der DoE an, ob sich der Mess-
wert noch innerhalb des Normbereichs befindet oder nicht.
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Erfassungsrate
Fir das Programm FastScreen betragt die Erfassungsrate ca. 86 % bei einer Falsch-
positiv-Rate von 5 % (Cut-off 1: 230, Angabe FMF Deutschland).

Praanalytik

Aufgrund der Instabilitdt des hCG-Molekuls bezlglich erhéhter Temperatur oder lan-
ger Lagerung, ist eine strenge Praanalytik zu handhaben. Das Serum sollte gekuhlt
bzw. bei lAngeren Transportwegen gefroren werden.

Ultraschall und Qualitatssicherung

Da der Qualitat der Ultraschall-Messung beim 1.-TT ein sehr grosser Stellenwert zu-
kommt, werden regelmassig Ausbildungs- und Fortbildungs-Kurse angeboten. Bitte
informieren Sie sich bei den entsprechenden Fachgesellschaften:
Standardkommission fir Schwangerschaftsultraschall der Schweizerischen Gesell-
schaft fur Ultraschall in der Medizin (SGUM), Vorstand der Schweizerischen Gesell-
schaft fur Gynakologie und Geburtshilfe (SGGG).

Infomaterial

Folgende ergéanzende Unterlagen sind bei uns zu beziehen:
« Eltern-Informationen 1.-Trimester-Test

« Aktuelle Literatur zum 1.-Trimester-Test
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