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INFORMATION ZUM VORGEBURTLICHEN ,SCHNELLTEST":
FLUORESZENZ-IN-SITU-HYBRIDISIERUNG (iFISH)
AN UNKULTIVIERTEN AMNIONZELLEN

ANWENDUNGSBEREICHE

Der vorgeburtliche Schnelltest kann nach Amniozentese durchgefiinrt werden, wenn eine
besonders rasche Abklarung der haufigsten zahlenmafigen (numerischen) Chromosomen-
stérungen der Chromosomen 13, 18, 21 und der Geschlechtschromosomen X und Y gewiinscht
wird. Diese Untersuchung muss mit einer herkémmlichen Chromosomenanalyse an kultivierten
Amnionzellen erganzt werden.

DURCHFUHRUNG

Nach einer Amniozentese (ab der ca. 15. Schwangerschaftswoche) wird ein kleiner Teil der
enthommenen Fruchtwassermenge fir den vorgeburtlichen Schnelltest und der Rest fir die
konventionelle Chromosomenanalyse nach Zellkultur verwendet.

Fur den Schnelltest werden Zellkerne aus unkultivierten Amnionzellen prépariert. Die Praparate
werden in der Regel mit DNA-Sonden fir die Chromosomen 21, 13, 18, X und Y markiert. Auf
Wunsch werden die Geschlechtschromosomen nicht mit untersucht. Bei der mikroskopischen
Auswertung werden die Leuchtsignale der gebundenen DNA-Sonden in der Regel in mindestens
50 Zellkernen ausgewertet. Damit kann die Anzahl der markierten Chromosomen festgestellt
werden. Mit dem Schnelltest kénnen ca. 80-90% aller Kinder mit einer Chromosomenstdrung
erkannt werden. Eine Beurteilung der Anzahl nicht markierter Chromosomen und eine
Beurteilung der Struktur der Chromosomen wie bei der konventionellen Chromosomenanalyse
nach Zellkultur sind nicht mdglich.

Die Aussagekraft der Untersuchung ist bei einer Vermischung des Fruchtwassers mit
mdtterlichen Zellen, z. B. durch mtterliches Blut, stark eingeschrankt. In diesen Fallen muss bei
entsprechender Dringlichkeit ein  nochmaliger Eingriff zur Gewinnung kindlichen
Untersuchungsmaterials erfolgen. Dies gilt auch, wenn zu wenig Fruchtwasser gewonnen wurde.



ERGEBNISSE DES VORGEBURTLICHEN SCHNELLTESTS

1. Es wird ein unauffalliger Befund erhoben. Das bedeutet, dass der Befund keine Hinweise
auf das Vorliegen einer Trisomie der Chromosomen 13, 18 und 21 oder einer
zahlenmaligen Geschlechtschromosomenstérung liefert. Die Wahrscheinlichkeit fur einen
falsch negativen Befund, d.h. fur einen nicht zutreffenden Normalbefund hinsichtlich dieser
Chromosomenstoérungen ist abhangig von der Schwangerschafts-woche, dem
Ausgangsrisiko fur eine Chromosomenstérung und dem Ultraschallbefund. Diese
Wahrscheinlichkeit kann deshalb nicht allgemein, sondern nur fiir den jeweiligen Einzelfall
angegeben werden. Auf Grund bisheriger Erfahrungen ist die Rate falsch negativer Befunde
fur alle Alters- und Indikationsgruppen sehr gering.

2. Es wird ein auffélliger Befund erhoben. Das bedeutet, dass der Befund Hinweise auf das
Vorliegen einer Chromosomenstérung beim Kind liefert. Die Wahrscheinlichkeit fur einen
falsch positiven Befund, d.h. einen nicht zutreffend krankhaften Befund ist abh&ngig von der
Schwangerschaftswoche, dem Ausgangsrisiko fur eine Chromosomenstérung und dem
Ultraschallbefund. Diese Wahrscheinlichkeit kann deshalb nicht allgemein, sondern nur flr
den jeweiligen Einzelfall angegeben werden. Ein auffalliges Ergebnis des vorgeburtlichen
Schnelltests muss durch einen zweiten unabhéngigen Befund (auffalliger Ultraschallbefund
oder herkbmmliche Chromosomenanalyse nach Zellkultur) bestétigt werden. Die Mitteilung
eines auffalligen Befundes erfolgt im Rahmen einer genetischen Beratung. Auf Grund
bisheriger Erfahrungen ist die Rate falsch positiver Befunde fur alle Alters- und
Indikationsgruppen sehr gering.

3. Es findet sich ein auffélliger Chromosomenbefund nur in einem Teil der untersuchten
Zellkerne und ein unauffélliger Befund in einem anderen Teil der untersuchten Zellkerne
(sog. Mosaikbefund). Die Bedeutung eines solchen Befundes fiir die kindliche Entwicklung
kann nicht endgultig beurteilt werden. Der Befund muss durch eine herkémmliche
Chromosomenanalyse nach Zellkultur ergénzt werden. Dies gilt auch fiir andere nicht
aussagekréftige Befunde, die mit dieser Methode erhoben werden.

Das Ergebnis des vorgeburtlichen Schnelltests liegt in der Regel 1-2 Arbeitstage nach der
Amniozentese vor. Sie werden hiervon umgehend benachrichtigt und Uber die erhobenen
Befunde und deren Bedeutung fiir die kindliche Entwicklung ausfihrlich informiert und beraten.
Das weitere Vorgehen wird mit Ihnen gemeinsam festgelegt.

Wichtiger Hinweis:

Der vorgeburtliche Schnelltest ist eine Zusatzuntersuchung, deren Kosten von den
Krankenkassen nicht erstattet wird, da man die gleiche Information auch durch die
herkdbmmliche Chromosomenanalyse an kultivierten Amnionzellen erhdalt. Die
Untersuchung wird deshalb nur auf Inren ausdriucklichen Wunsch hin durchgefihrt und
muss von lhnen selbst bezahlt werden. Sollte ein medizinischer Grund fur die
Untersuchung vorliegen werden die Kosten in der Regel von der Krankenkasse
Ubernommen.
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