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1. Thema: die erhéhte NT
Fall 1
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1. Thema: die erhOhte NT
Fall 1 — Konventioneller Karyotyp an Chorionbiopsie
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1. Thema: die erhéhte NT
Fall 2
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1. Thema: die erhéhte NT
Fall 2

45Hz/ 5.2cm
16°/14

1 Trim. Card./OB
HH P16.40 - 3.40
Gn -3

c8/M7

FF2/E1

Gn -8.2
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Qual norm
WMF mid2
PRF 1.3kHz

W/C: 256/127
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1. Thema: die erhOhte NT
Fall 2 — Konventioneller Karyotyp an Chorionbiopsie
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Insertion eines duplizierten Teils vom Chromosom 17 im g-Arm des Chromosoms 16

= Strukturelle Chromosomenstorung
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1. Thema: die erh6hte NT
Fall 1 Fall 2

Freie Trisomie 21 Unbalancierte strukturelle Chromosomenstérung
Haufigste Aneuploidie Kann bei einem Elternteil im balancierten Zustand
vorliegen

Genetische Beratung des Paares indiziert
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1. Thema: die erh6hte NT

Fall 1 Fall 2
Freie Trisomie 21 Unbalancierte strukturelle Chromosomenstérung
Haufigste Aneuploidie Kann bei einem Elternteil im balancierten Zustand
vorliegen

Genetische Beratung des Paares indiziert

KEIN Bei familiarer struktureller
wesentlich erhohtes Chromosomenstorung

Wiederholungsrisiko STARK erhontes
(mutterliches Alter) Wiederholungsrisiko
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2. Thema: die Fehlbildung
Fall 1

33Hz/11.7cm
38°/1.0

1 Trim. /OB

HH P16.40 - 3.40
Gn -3

C7/M7

FF3/EO0

7.5cm/1.1/54Hz Tib 0.2

W/C: 256/127
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2. Thema: die Fehlbildung
Fall 1

30Hz/ 7.3cm
12

1 Trim./OB

HH PI 15.20 - 3.80
Gn -3

C7/M7
FF1/E2
SRITI 4/CRI 1

PRF 1.3kHz

Frihes 2. Screening, 18. SSW
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2. Thema: die Fehlbildung
Fall 2

- 1 Trim. /OB
HH P16.40 - 3.40

Gn -3

C7/M7

FF3/EO

SRINI 4/CRI 1

40Hz/ 7.6cm
33°/1.0

1 Trim. /OB

HH P16.40 - 3.40
Gn -3

C7/M7

FF3/EQ

W/C: 256/127
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Amniocentese 16. SSW: Karyotyp 46 XY, CGH-Array unauffallig
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2. Thema: die Fehlbildung
Fall 2

25Hz/13.8cm
59°/1.0

3 Trim./OB

HM 7.60 - 3.90
Gn -3

C7/M7

FF3/E2

2. Screening, 22. SSW 3. Screening, 32. SSW
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2. Thema: die Fehlbildung
Fall 2

« Grdssenstabile Omphalocele,
unauffallige Gbrige Sonoanatomie

« Entwicklung einer zunehmenden
fetalen Makrosomie im Trimenon

Biparietal Durchmesser (BPD)
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Kopfumfang (KU)
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2. Thema: die Fehlbildung

Fetale Omphalozele
Inzidenz: 1/4000-5000

Isoliert in ca. 50% der Falle 50% mit zusatzlichen Auffalligkeiten

- Genetische Stérung wenig wahrscheinlich - Genetische Storung+++
- Monogenerkrankung: Mehrere sind mdglich

16
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2. Thema: die Fehlbildung

Beckwith-Wiedemann-Syndrom?

Maogliche pranatale Ultraschallbefunde:
— Makrosomie

— Organomegalie (Zunge, Nieren, etc.)
— Plazentamegalie

— Verlangerte Nabelschnur

— Polyhydramnion

— Omphalozele

— Etc.

Weksberg et al., 2010 in Eur J Hum Genet.
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2. Thema: die Fehlbildung
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Beckwith-Wiedemann-Syndrom = Ein Syndrom, mehrere genetischen Ursachen

Gain of methylation of IC1 on

the maternal chromosome
(~5%)*

Mutation of the
maternal CDKNIC
allele (~5%)*

Cytogenetic
(translocation, inversion,
duplication) (~1%)

r

U

Methylierungsdefekt im Bereich 11p15.5

— Im Rahmen der PD ist eine Abklarung anhand vom

Material einer Fruchtwasserpunktion zu bevorzugen

— Planung der Analyse mit dem Labor
— Genetische Beratung des Paares und Information tber

die Vorhersagewerte des Tests

~\

J

Eggermann et al., 2016 in Eur J Hum Genet.
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3. Thema: das fetale Fehlbildungssyndrom

Milde Hydronephrose Retrognathie

19
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3. Thema: das fetale Fehlbildungssyndrom

Singulare Nabelschnurarterie Zerebrale Ventrikulomegalie



3. Thema: das fetale Fehlbildungssyndrom

Zystischer Befund der hinteren Schadelgrube
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GRUNDEINST.
Th28/Qual high

B37

1 Wink. 309.19°
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3. Thema: das fetale Fehlbildungssyndrom

W/C: 256/127
FRAUENKLINIK LUKS 29
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3. Thema: das fetale Fehlbildungssyndrom

Cardiac
Har-mid
100
Gn 0
C7./ M5
ER2Y E1

-100

Gn -10.4
Frg mid
Qual norm
WMF mid2
PRF 6.0kHz

4

W/C: 256/127
FRAWENKLINIK LUKS




luzerner kantonsspital

EEEEEEEEEEEEEEEEEEEE

3. Thema: das fetale Fehlbildungssyndrom

Multiple Fehlbildungen (Nieren, Herz, Gehirn) + Dysmorphiezeichen
V.a. genetische Fehlbildungssyndrom mit verschiedenen Differentialdiagnosen
(Meckel-Gruber-Syndrom? Ritscher-Schinzel-Syndrom?)
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3. Thema: das fetale Fehlbildungssyndrom

Multiple Fehlbildungen (Nieren, Herz, Gehirn) + Dysmorphiezeichen
V.a. genetische Fehlbildungssyndrom mit verschiedenen Differentialdiagnosen
(Meckel-Gruber-Syndrom? Ritscher-Schinzel-Syndrom?)

Indikation einer schnellen fetalen Whole Exom-Triosequenzierung mittels NGS
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3. Thema: das fetale Fehlbildungssyndrom

Multiple Fehlbildungen (Nieren, Herz, Gehirn) + Dysmorphiezeichen
V.a. genetische Fehlbildungssyndrom mit verschiedenen Differentialdiagnosen
(Meckel-Gruber-Syndrom? Ritscher-Schinzel-Syndrom?)

Indikation einer schnellen fetalen Whole Exom-Triosequenzierung mittels NGS

+ . Genetische Beratung des Paares
20+3 SSW: Erklarung der Analyse und Einverstandniserklarung

22+1 SS\\: Mitteilung des Resultats

Erklarung des Befundes mit dem Paar
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3. Thema: das fetale Fehlbildungssyndrom
ZEB2:¢c.1220dupA / p.(His407GInfs*4)
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148 bp
145157480 bp 145157500 bp 145°157°520 bp 145°157°540 bp 145'157° 560 bp 145°157°580 bp 145°157°600 bp
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Sequence TGGATGAACTCtTAAAGGGCTGGTGGCTCCAAGCCCACCATTCATAAAGGGACTAGTGtCACTAAACCCGTGTGTAGCCATAAGAACTTTATAGTCATTGAAGTCTAGTGGTTCTGTTTTAATTTTAAGTAAGCCTGTCTG
RefSeq Genes
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3. Thema: das fetale Fehlbildungssyndrom

Mowat-Wilson-Syndrom?

Neurologische Entwicklungsstérung
mit suggestivem Fehlbildungssyndrom

- Abtreibung der Schwangerschaft
- Fetale Autopsie vereinbar mit dem genetischen Befund

28
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4. Thema: die belastete Familienanamnese

= 41-jahrige V. Gravida/ lll. Para

= 2005 Primare Sectio caesarea in der 32. SSW bei schwerer Praeklampsie und IUWR
= 2008 Primare Re-Sectio caesarea in der 29. SSW bei schwerer IUWR
= Unklares syndromales Krankheitsbild der beiden ersten Kinder:

Psychomotorischer Entwicklungsrtckstand

Panhypopituitarismus (Hypothyreose, Hypokortisolismus, Wachstumshormonmangel) bei
hypoplastischer Hypophyse

Hypoton-ataktische Cerebralparese

Massive Pigmentretinopathie beidseits, Hyperopie und Astigmatismus bds

29
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4. Thema: die belastete Familienanamnese

| 0

® o

V.a. autosomal rezessiv vererbtes genetisches
Leiden (25% Wiederholungsrisiko)
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4. Thema: die belastete Familienanamnese
Boucher-Neuhauser-Syndrom (PNPLAG)
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[c.3040A>G];wt Wit;[c.2810G>A]

® o

[c.2810G>A];[c.3040A>G]
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4. Thema: die belastete Familienanamnese
Boucher-Neuhauser-Syndrom (PNPLAG)

| =0

[c.3040A>G];wt Wit;[c.2810G>A]
[c.2810G>A];[c.3040A>G] 2018 2020
Unauffallige Erneut unauffallige
pranatale invasive pranatale invasive
genetische Abklarung | |genetische Abklarung
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