"Trisomie

Jeder Mensch besitzt 23 Chromosomenpaare,
d. h. 46 einzelne Chromosomen, die genetische
Information (DNA) enthalten und jeweils zur
Halfte von der Mutter und vom Vater stammen.
Ist ein bestimmtes Chromosom dreifach statt
normalerweise zweifach vorhanden, liegt eine
Trisomie vor. Trisomien treten mit zunehmen-
dem Alter der Mutter haufiger auf und kénnen
eine kindliche Entwicklungsstérung bis hin zu
einer reduzierten Lebenserwartung des Kindes
zur Folge haben.

2 Geschlechtschromosomen (Gonosomen)
Die Geschlechtschromosomen X und Y be-
stimmen das Geschlecht eines Menschen.
Stoérungen der X- und Y-Chromosomen treten
bei fehlenden, zusatzlichen oder unvollstandigen
Kopien eines Geschlechtschromosoms auf. Zu
den Syndromen, denen eine Fehlverteilung
der Geschlechtschromosomen zugrunde liegt,
zahlen u.a. das Klinefelter-Syndrom (XXY) und
das Ullrich-Turner-Syndrom (XO), auch Mono-
somie X genannt.

» Mikrodeletion

Bruchstlickverlust an einem Chromosom, der
so klein ist, dass er mit der normalen Chromo-
somenanalyse nicht nachgewiesen werden
kann.

Ein Screening auf Mikrodeletionen wird derzeit
von den Fachgesellschaften nicht empfohlen,
die Untersuchung auf Aberrationen der Ge-
schlechtschromosomen nur nach eingehender
Beratung.

“ Ersttrimesterscreening (ETS)
Zwischen der 10. und 12. Schwangerschaftswoche
kann mittels Nackenfaltentransparenzmessung
Uber Ultraschall und Bestimmung zweier bio-
chemischer Werte aus dem mdutterlichen
Blut ein Risikofaktor fir eine Chromosomen-
anomalie des Ungeborenen ermittelt werden.

» Einschrankung

Bei niedrigem Risiko (Alter unter 35 Jahre) ist
allerdings wie bei jedem Screening-Test mit
haufigeren , Falsch-Positiven” Ergebnissen zu
rechnen, d.h. der Test zeigt eine Auffalligkeit
an, die bei Uberprifung mit einer anderen di-
agnostischen Methode, z.B. der Fruchtwasser-
punktion, nicht bestatigt wird.

& Chromosomales Mosaik

Eine Chromosomenveranderung liegt nicht in
allen Zellen eines Organismus vor. Ein Mosaik
in der Plazenta kann Ursache eines ,Falsch-
Negativen” Befundes sein, d.h. eine vorhan-
dene Chromosomenstérung kann im NIPT
nicht erfasst werden.
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Als werdende Mutter wlinschen Sie sich vor allem
ein gesundes Kind. Glick, Erwartung, aber auch
Unsicherheiten begleiten eine Schwangerschaft.

Uber die klassische Schwangerenvorsorge hinaus
berat Sie Ihr Arzt gerne Uber weitere diagnosti-
sche Méglichkeiten.

Mittlerweile gibt es zuverlassige Methoden, um
chromosomale Veradnderungen beim Feten fest-
zustellen. Bis vor kurzem waren das diagnostische
Punktionen, wie z.B. die Fruchtwasserentnahme
(Amniozentese, AC) oder Mutterkuchenpunktion
(Chorionzottenbiopsie, CVS). Obwohl sich die Kom-
plikationsrate dieser invasiven Eingriffe stetig ver-
ringert hat, bergen sie noch immer ein geringes
Fehlgeburtsrisiko. Mithilfe des nicht-invasiven Pra-
nataltests (NIPT) kann das Risiko fUr die haufig-
sten fetalen Chromosomenstérungen (Trisomie® 21,
18, 13, ggf. Stérungen der Anzahl der Geschlechts-
chromosomen?®) sowie bestimmte Mikrodeletio-
nen® bestimmt werden. Gegebenenfalls ist dadurch
eine diagnostische Punktion bei einem auffalligen
Ersttrimester-Screening (ETS)® vermeidbar.

Der NIPT VERACITY erméglicht aus einer mat-
terlichen Blutprobe die zuverlassige Detektion
bestimmter fetaler Chromosomenstérungen. Der
Test ist auch bei Zwillingsschwangerschaften und
nach IVF/ICSI durchflihrbar. Mithilfe des Tests kann
das Geschlecht des Ungeborenen festgestellt wer-
den, die Mitteilung des Geschlechts darf laut Gen-
diagnostikgesetz aber erst ab der 14. Schwanger-
schaftswoche (postmenstrual) erfolgen.

Wann ist der Test sinnvoll?

e Mdltterliches Alter = 35 Jahre (Trisomie-Risiko)
o Auffalliges Ersttrimester-Screening
o Auffalliger Ultraschall

Grundsatzlich kann aber jede® Schwangere den
Test in Anspruch nehmen.

Wie lassen sich fetale chromoso-
male Stérungen im miitterlichen
Blut feststellen?

Im mutterlichen Blut zirkulieren freie DNA (Erb-
gut)-Fragmente kindlichen Ursprungs, die im
Wesentlichen vom Mutterkuchen stammen. Nach
Isolierung der Fragmente aus dem mutterlichen
Blut lassen sich mittels moderner Analysever-
fahren anhand der zellfreien DNA zahlenméaBige
Abweichungen von der normalen Anzahl von
46 Chromosomen feststellen.

Wie lauft der VERACITY-Test ab?

1. Aufklarung und genetische Beratung

Umfassende Aufklarung und eine (fachge-
bundene) genetische Beratung erfolgen durch
eine arztliche Person, die Uber eine entspre-
chende Qualifikation verftgt. Diese verant-
wortliche arztliche Person bleibt wahrend der
gesamten Durchfihrung des VERACITY-Tests
Ihr Hauptansprechpartner. Sollte |hr betreuen-
der Arzt die genetische Beratung nicht selbst
durchfUhren kd&nnen, unterstlitzen wir Sie ger-
ne bei der Suche nach einer genetischen Bera-
tungsstelle in Ihrer Nahe.

2. Blutentnahme

Nach lhrer schriftlichen Einwilligung erfolgt die Blu-
tentnahme (20 ml) bei lhrem betreuenden Arzt.

3. Analyse

Die Blutprobe wird in speziellen Versandboxen
Uber einen Kurierdienst an das MVZ Martinsried
versandt und mit hochmodernen Analyseverfah-
ren untersucht.

4. Befund

Nach ca. 5-10 Werktagen (Mo.-Fr.) bekommt Ihr
Arzt den Befund Ubermittelt und kann das Ergebnis

sowie alle offenen Fragen persdnlich mit lhnen
klaren.

Da es sich bei dem VERACITY-Test um eine
genetische Analyse im Sinne des Gendiagnostik-
Gesetzes handelt, wird er nur nach Aufklarung
durch den verantworlichen Arzt, einer geneti-
schen Beratung und mit |hrer schriftlichen Ein-
willigung durchgeflhrt.

Welches Ergebnis ist moglich?

Unauffalliger Befund: Normale Schwangeren-
vorsorge einschlieBlich Ultraschall.

Auffélliger Befund: Beratung und Uberpriifung
vorzugsweise mit Fruchtwasseruntersuchung.

Welche Grenzen gibt es?

Andere Chromosomenstdrungen als die erwahn-
ten, Mosaike® und Mutationen einzelner Gene
kédnnen derzeit nicht nachgewiesen werden.

Selten kann es vorkommen, dass die Analyse
aufgrund einer zu geringen Menge an fetaler
DNA (unter 3%) kein auswertbares Ergebnis
liefert und der Test nach einer erneuten Blu-
tentnahme wiederholt werden muss. Sehr sel-
ten kann kein Ergebnis erzielt werden.

Vorteile des VERACITY Tests?

* FrUhzeitige Risikoabschatzung (Durchfihrung
ab der 10. SSW) fur Trisomie 21, 18 und 13,
ggof. Stérungen der Geschlechtschromosomen,
ggf. Mikrodeletionen

* kein Eingriffsrisiko

e DurchfUhrung und Auswertung des Tests
ausschlief3lich in Deutschland

e Befundung und Beratung in einem arztlich
geflhrten Labor
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