Sollte ich den fetalis®-Test von amedes
durchfiihren lassen?

Viele schwangere Frauen sind um die Gesundheit ihres
Babys besorgt. Wenn Sie Bedenken haben, sollten Sie
diese mit threr Arztin/Ilhrem Arzt besprechen. Er oder sie
wird Sie beraten, welche Tests zu lhrer Beruhigung durch-
geflihrt werden konnen.

Bei manchen Frauen besteht aufgrund ihres Alters, ihrer
Familiengeschichte oder anderer Testergebnisse ein
erhohtes Risiko fir Chromosomenanomalien. Viele
Fachgesellschaften wie die Deutsche Gesellschaft fir
Ultraschall in der Medizin?, das “American College of
Obstetricians and Gynecologists"® oder die FMF-Deutsch-
land* haben empfohlen, diesen Frauen einen Pranataltest
anzubieten. Dieser sollte in Ergédnzung bei einem erhéhten
Risiko fir eine Aneuploidie im Ersttrimester-Screening und
nur nach qualifizierter Ultraschalluntersuchung durchge-
flhrt werden. So kdnnen Frauen nach Durchfiihrung eines
zusatzlichen fetalis®-Tests fundierter entscheiden, ob sie
eine Chorionzottenbiopsie oder Amniozentese durchfiih-
ren lassen mochten.

Die meisten Frauen, die den fetalis®-Test durchgefiihrt
haben, werden erfahren, dass bei ihrem Baby nur noch ein
aufSerst niedriges Risiko fiir die untersuchten Stérungen
besteht. Wenn das Testergebnis aber auf ein hohes Risiko
hindeutet, ist es wichtig, dass Sie mit Ihrer Arztin/

Ihrem Arzt lhre ndchsten Schritte besprechen.

Welche Chromosomenstérungen werden beim
fetalis®-Test erkannt?

Mit dem fetalis®-Test konnen die haufigsten zahlen-
ma(igen Chromosomenstérungen erkannt werden.
Es erfolgt eine Untersuchung auf:

Trisomie 21

Diese Stérung entsteht, wenn das Chromosom 21
dreifach vorliegt. Sie wird auch Down-Syndrom
genannt und ist die haufigste Ursache fir geistige
Behinderungen. Sie kann auch bestimmte Fehl-
bildungen am Herzen oder an anderen Organen
und Hor- und Sehprobleme verursachen.

Trisomie 18

Diese Storung entsteht, wenn das Chromosom 18
dreifach vorliegt. Sie wird auch Edwards-Syndrom
genannt und verursacht eine schwere geistige Behinde-
rung. AufSerdem flhrt sie zu schwerwiegenden Fehlbil-
dungen an Herz, Gehirn oder an anderen Organen.
Babys mit dem Edwards-Syndrom sterben in den
meisten Fallen im Verlauf ihres ersten Lebensjahrs.

Trisomie 13

Diese Stoérung entsteht, wenn das Chromosom 13
dreifach vorliegt. Sie wird auch Patau-Syndrom
genannt. Trisomie 13 verursacht eine schwere
geistige Behinderung und fihrt auch zu vielen
schwerwiegenden Fehlbildungen. Babys mit dem
Patau-Syndrom sterben in den meisten Fallen

im Verlauf ihres ersten Lebensjahrs.

Monosomie X

(auch Turner-Syndrom oder 45,X genannt)

Diese Stérung wird durch ein fehlendes X-Chromosom
verursacht und tritt nur bei Madchen auf. Madchen

mit Monosomie X haben moglicherweise Herzfehler,
Horprobleme und sind fir gewohnlich kleiner als der
Durchschnitt. Im Erwachsenenalter tritt bei ihnen meist
Unfruchtbarkeit auf. In seltenen Fallen beobachtet man
eine Einschrankung des Intelligenzquotienten, allenfalls
leicht unter dem Durchschnitt.

Informationen Uber leichte oder nahezu der Norm
entsprechende chromosomale Veranderungen der
Geschlechtschromosomen wie 47,XXX, 47,XXY, 47, XYY,
werden aus ethischen und medizinischen Griinden nicht
mitgeteilt.
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Sprechen Sie uns an — wir beraten Sie gerne.

fetalis-Hotline: 0800 44 30 420
(Erreichbarkeit Mo - Fr: 8.00 - 18.00 Uhr)
www.fetalis.at

ARCHIMEDlife
Medizinisches Labor
Leberstraf3e 20/2 - 1110 Wien

Fir Nachbestellungen dieser Broschiiren wenden Sie sich bitte
an info@archimedlife.com. Weitere Informationen
finden Sie unter www.archimedlife.com und www fetalis.at.

Nicht-Invasiver Pranataltest
(NIPT)

Patienteninformation



Wir sind bemdiht, zur Verbesserung der
gesundheitlichen Betreuung von
schwangeren Frauen beizutragen.
Wir wissen, wie wichtig es fiir Sie ist,
liber Aspekte der Gesundheit lhres Babys
Bescheid zu wissen.

Wie funktioniert der fetalis®-Test?

Wahrend der Schwangerschaft geht ein Teil der DNA aus
dem kindlichen Teil der Plazenta in das Blut der Mutter Uber.
Aus der DNA konnen Informationen tber den Zustand der
Chromosomen des Babys gewonnen werden. Wir bieten in
Deutschland einen Labortest an, bei dem die DNA des Babys
aus einer Blutprobe der Mutter gewonnen wird, der mittels
der ,Illumina VeriSeq™ NIPT Solution v2“-Technologie den
individuellen Risikofaktor fir das mogliche Auftreten von
bestimmten Chromosomenveranderungen beim Kind un-
tersucht, die ernste Auswirkungen auf die Gesundheit lhres
Babys haben konnten.

Der fetalis®-Test ist ein nicht-invasiver Pranataltest (NIPT).
Dies bedeutet, dass der fetalis®-Test fiir Sie und Ihr Baby
ungefahrlich ist. Zur Durchfihrung des Tests muss Ihnen
lhre Arztin/Ihr Arzt nach einer Ultraschalluntersuchung nur
etwas Blut abnehmen.

Welche Informationen liefert der fetalis®-Test?

Mit dem fetalis®-Test werden bestimmte Chromosomen
des Babys auf zahlenma[3ige Abweichungen hin unter-
sucht. Menschen besitzen 23 Chromosomenpaare. Insge-
samt also 46 Chromosomen, zwei flir jedes Paar. Die
ersten 22 Paare sind von 1 bis 22 durchnummeriert. Das
letzte Paar bestimmt das Geschlecht. Madchen besitzen
zwei X-Chromosomen und Jungen ein X- und ein Y-Chro-
mosom. Gesundheits- und Entwicklungsprobleme entste-
hen dann, wenn ein zusatzliches Chromosom auftritt oder
ein Chromosom fehlt.

Wenn ein zusatzliches Chromosom vorhanden ist —
also 3 identische Chromosomen statt 2 — handelt es
sich um eine Trisomie.

Wenn ein Chromosom fehlt — also nur einmal statt
zweimal vorhanden ist — handelt es sich um eine
Monosomie.

Beim fetalis®-Test kann die DNA auf die auf der Rickseite
aufgelisteten Stérungen der Chromosomen untersucht
werden.

Welche Alternativen gibt es zum fetalis®-Test?

Es gibt andere Blutuntersuchungen, die wéahrend der
Schwangerschaft durchgefiihrt werden kdnnen. Auch bei
diesen Untersuchungen kann festgestellt werden, ob eine
hohe Wahrscheinlichkeit vorliegt, dass Ihr Baby eine Chro-
mosomenstorung, wie zum Beispiel das Down-Syndrom,
haben konnte. Bei dlteren Typen dieser Screening-Tests ist
allerdings die Wahrscheinlichkeit fir falsche Ergebnisse
hoher.

Das heif3t, dass eine Chromosomenstdérung bei manchen
Schwangerschaften unentdeckt bleibt oder Frauen mit
gesunden Babys falschlicherweise ein Ergebnis erhalten,
das auf eine hohere Wahrscheinlichkeit fir eine Chromo-
somenstorung des Babys hindeutet.

Um ganz sicher feststellen zu kénnen, ob das Baby tat-
sachlich eine Chromosomenstérung hat, kénnen Unter-
suchungen der Plazenta (des Mutterkuchens) oder des
Fruchtwassers, wie zum Beispiel eine Chorionzottenbiop-
sie oder eine Amniozentese, durchgefiihrt werden. Beide
Untersuchungen bergen Risiken, wie zum Beispiel ein
geringes Risiko flr eine Fehlgeburt. Sprechen Sie mit
Ihrer Arztin/Ihrem Arzt oder Ihrem/r genetischen Berater/
in, wenn Sie weitere Fragen zu lhren Untersuchungsopti-
onen haben.

Wann bekomme ich meine Ergebnisse?

lhre Arztin/lhr Arzt sollte die Ergebnisse innerhalb von ca.
7 Werktagen Uibermittelt bekommen.

Welche Ergebnisse erhalte ich bei einem fetalis®-Test?

Der Bericht, der an Ihre Arztin/lhren Arzt gesendet wird,
enthalt eines der folgenden Ergebnisse:

niedriges Risiko: Ein niedriges Risiko bedeutet,

dass damit ber 99 % aller Trisomien 21 und deutlich
uber 90 % aller Trisomien 13 und 18, sowie die Mono-
somie X ausgeschlossen werden konnten

hohes Risiko: Ein hohes Risiko bedeutet, dass eine
hohe Wahrscheinlichkeit vorliegt, dass Ihr Baby eine
Chromosomenstorung hat. lhre Arztin/lhr Arzt oder
Ihr/e genetische/r Berater/in wird mit lhnen bespre-
chen, welche Folgetests einen eindeutigen Befund
liefern konnen.

Obwohl die Ausfallrate nur bei 0,4 % liegt!, besteht die
geringe Moglichkeit, dass die Untersuchung Ihrer ersten
Probe zu keinem Ergebnis fiihrt. In diesem Fall empfehlen
wir, dass Sie eine weitere Probe abgeben.

Bei einem nicht-invasiven pranatalen Test (NIPT) auf der
Basis einer zellfreien DNA-Analyse des miitterlichen
Blutes handelt es sich nicht um einen diagnostischen Test,
sondern um einen Screeningtest. Die Testergebnisse kén-
nen daher nicht als einzige Grundlage fir eine Diagnose
herangezogen werden. Weitergehende Tests zur Ergebnis-
verifizierung sind notwendig, um unumkehrbare Entschei-
dungen im Hinblick auf die Schwangerschaft zu vermei-
den. Dies gilt sowohl fur den Fall, dass der Bericht, der an
lhre Arztin/lhren Arzt gesendet wird, ein unauffalliges
Ergebnis ausweist als auch wenn der Bericht als Ergebnis
ein hohes Risiko ausweist. Ihre Arztin/lhr Arzt wird mit
Ihnen besprechen, welche Folgetests einen eindeutigen
Befund liefern kénnen.

Wer kann getestet werden und wann?

Das Konzept des fetalis®-Tests wurde fiir Frauen jeden
Alters und jeder ethnischen Zugehdrigkeit entwickelt, die
mindestens seit 10 + O Wochen schwanger sind. Er ist fur
Frauen mit Zwillingsschwangerschaften, aber nicht fir
Frauen mit Drillingsschwangerschaften oder bei Zustand
nach Vanishing twin geeignet.



