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ERSTTRIMESTER-SCREENING

DR FPR

• ANEUPLOIDIE 90 - 95% 1 - 5%

•FETALE FEHLBILDUNGEN 50% ?

• PRÄEKLAMPSIE 95% 10 %

• IUGR / SGA 50% 10 %

•FRÜHGEBURT 60% 10 %

•GESTATIONSDIABETES 85% 40 %

Nicolaides KH. Turning the pyramid of prenatal care. Fetal diagnosis and therapy 

2011; 29: 183–196



Ersttrimester-Screening

• Maternales Alter

• Plazentaprodukte (freies beta HCG, PAPP-A, PLGF)

• Nackentransparenz

• Nasenbein

• Ductus Venosus, Trikuspidalklappe, ….

• Mütterlicher RR

• Gewicht, Parität, …..



SCREENING AUF ANEUPLOIDIEN

Aneuploidie





NT-MESSUNG - QUALITÄT IST ENTSCHEIDEND



ABWEICHUNG VON DER MIDSAGITTALEN

SCHNITTEBENE

0 – 25°

15° Abweichung

25° Abweichung
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WEITERE ULTRASCHALLMARKER

Nasenbein

DR 60% und FPR 1-3% 

Ductus venosus

DR 66% und FPR 3% 

Trikuspidalklappenfluss

DR 56% und FPR 1% 

Kagan, Maiz 2009
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KOMB. ERSTTRIMESTER-SCREENING

ETS in Expertenhand
• NT + Marker + Biochemie DR 95%+
• Falsch-Positivrate 1-3%

ETS im der alltäglichen Anwendung
• MA + NT DR 48%
• MA + NT + Biochemie DR 80% bei 5% FPR



NIPT

• Risiko 1:10 bis 1:1000 Kagan KO, 2015, Nicolaides KH,2014

• Detektionsrate für Trisomie 21 von >97%    Nicolaides KH,2014

• Risiko 1:10, NT>3,5mm/>95er Perc. oder fetale Fehlbildung 

invasive Abklärung (CVS oder Amniozentese)

Einsatz von Nicht-invasiven pränatalen Tests (NIPT) zur Analyse der

zellfreien DNA (cfDNA) im mütterlichen Blut zum Screening auf fetale

Chromosomenstörungen in der klinischen Praxis ÖGUM Empfehlung



Gil 2017

DR FPR

Trisomie 21 99,6 % 0,04 %

Trisomie 18 97 % 0,15 %

Trisomie 13 92 % 0,2 %

Turner 89 % 0,1 %

Andere XY 94 % 0,1 %



FPR

Trisomie 21 0,1 %

Trisomie 18 0,15 %

Trisomie 13 0,2 %

Turner 0,1 %

Andere XY 0,1 %

TOTAL 0,65 %

LIMITATIONEN DER METHODIK-FPR



Studie Jahr N
Vers
ager

Quote

Chiu 2011 764 11 1,4 %

Ehrich 2011 480 31 6,5 %

Palomaki 2011 4664 116 2,5 %

Ashoor 2012 400 3 0,8 %

Bianchi 2012 2882 127 4,4 %

Nicolaides 2012 2049 100 4,9 %

Norton 2012 3228 148 4,6 %

Sparks 2012 338 8 2,4 %

Zimmermann 2012 166 21 12,7 %

Liang 2013 435 23 5,3 %

Nicolaides 2013 242 13 5,4 %

Song 2013 1916 73 3,8 %

Stumm 2013 504 32 6,3 %

Verweij 2013 520 16 3,1 %

Bianchi 2014 2042 18 0,9 %

TOTAL 20630 740 3,6 %

LIMITATIONEN DER METHODIK

KEIN ERGEBNIS



Indikationen zur invasiven Abklärung

• fetale Fehlbildungen 

• frühe Wachstumsrestriktion

• Nackentransparenz > 95. Perzentile

• auffällige biochemische Befunde

PAPP-A < 0,2MoM bzw. fßHCG < 0,2MoM oder > 5MoM  

• auffällige Befunde des cfDNA-Screenings 

• „no call results“ des cfDNA-Screenings

• Wunsch der Schwangeren

Empfehlungen der DEGUM, der ÖGUM, der SGUM und 

der FMF Deutschland zum Einsatz von Ersttrimester-

Screening, früher Fehlbildungsdiagnostik, Screening an 

zellfreier DNA (NIPT) und diagnostischen Punktionen



LIMITATIONEN DER METHODIK



SCREENING IM ERSTEN TRIMENON

Fehlbildungen



FEHLBILDUNGEN UND CHROMOSOMENSTÖRUNGEN

Hohes Risiko für andere Chromosomenstörungen



EFFEKTIVITÄT DER FEHLBILDUNGSDIAGNOSTIK

Strukturelle 

Fehlbildungen

DR 44% (213 / 488)

Aneuploidie

DR 94% (311 / 332)

Strukturelle Fehlbildungen 1,2% (1,7%) (488 / ~41.000)

Aneuploidie 0,8% (332 / ~41.000)

Strukturelle 

Fehlbildungen

DR 54% (262 / 488)

Aneuploidie

DR 3% (11 / 332)

Strukturelle 

Fehlbildungen

DR 2% (13 / 488)

Aneuploidie

DR 3% (10 / 332)

Syngelaki Pren Diagn 2011 / 2019

I.Trimenon II.Trimenon III.Trimenon

Nach Geburt



Schwere
Fehlbildungen

I.Trim Detektionsrate

Hernandi et al 1997 35 / 3991 12 (34%)

Economides et al 1998 13 / 1632 7 (54%)

D'Ottavio et al 1998 88 / 4078 54 (61%)

Whitlow 1999 63 / 6443 37 (59%)

Carvalho et al 2002 66 / 2853 25 (38%)

Taipale et al 2004 33 / 4855 6 (18%)

Chen et al 2004 26 / 1609 14 (54%)

Souka et al 2006 14 / 1148 7 (50%)

Weiner et al 2007 22 / 1723 9 (41%)

Becker et al 2006 86 / 3094 72 (84%)

Syngelaki 2012 488 / 44859 213 (44%)

TOTAL 934 / 76285 456 (49%)

DETEKTIONSRATE SCHWERER

FEHLBILDUNGEN IM I.TRIMENON



BESSERER ÜBERBLICK IN KÜRZERER ZEIT
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Empfehlungen der DEGUM, der ÖGUM, der SGUM und der FMF Deutschland zum 

Einsatz von Ersttrimester-Screening, früher Fehlbildungsdiagnostik, Screening an 

zellfreier DNA (NIPT) und diagnostischen Punktionen 2018

DETEKTIONSRATE SCHWERER FEHLBILDUNGEN IM

I.TRIMENON



FEHLBILDUNGS-DIAGNOSTIK IM ERSTEN

TRIMENON

Detektionsrate
für Ex- und Holopros-
encephalie fast 100%



BAUCHWANDDEFEKTE



BAUCHWANDDEFEKTE



MEGAZYSTIS



BODY STALK ANOMALIE



Empfehlungen der DEGUM, der ÖGUM, der SGUM und der FMF Deutschland zum 

Einsatz von Ersttrimester-Screening, früher Fehlbildungsdiagnostik, Screening an 

zellfreier DNA (NIPT) und diagnostischen Punktionen 2018

DETEKTIONSRATE SCHWERER FEHLBILDUNGEN IM

I.TRIMENON



EXTREMITÄTENBEURTEILUNG



Zwerchfellhernie



HERZ



ECHOKARDIOGRAPHIE IM I. TRIMENON



HINTERE SCHÄDELGRUBE-WIRBELSÄULE

Thalamus

Hirnstamm

IT

CM



WIRBELSÄULE



WIRBELSÄULE



WIRBELSÄULE - BPD VS SSL

12 von 27 (44,4%) unter der 5.Perzentile

25 von 27 (92,6%) unter der 50.Perzentile

12 von 27 (44,4%) unter der 5.Perzentile

25 von 27 (92,6%) unter der 50.Perzentile

Khalil, UOG, 2013



LIPPEN-KIEFER-GAUMEN-SPALTE

„MIND THE GAP“



LIPPEN-KIEFER-GAUMEN-SPALTE

Retronasal triangle



Maternofetale Erkrankungen

Maternofetale Erkrankungen sind bis zu 10x häufiger als genetische Anomalien

• Präeklampsie 

• fetale Wachstumsrestriktion 

• Fehlgeburt und Totgeburt 

• Gestationsdiabetes 

• fetale Makrosomie

• Frühgeburt

Testperformance der frühen Prädiktion in der 

Schwangerschaft bisher eher moderat und 

Validierungsstudien stehen meist aus

Empfehlungen der DEGUM, der ÖGUM, der SGUM und der FMF Deutschland 

zum Einsatz von Ersttrimester-Screening, früher Fehlbildungsdiagnostik, Screening 

an zellfreier DNA (NIPT) und diagnostischen Punktionen
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MATERNOFETALE ERKRANKUNGEN

DR FPR

• ANEUPLOIDIE 90 - 95% 1 - 5%

•FETALE FEHLBILDUNGEN 50% ?

• PRÄEKLAMPSIE 95% 10 %

• IUGR / SGA 50% 10 %

•FRÜHGEBURT 60% 10 %

•GESTATIONSDIABETES 85% 40 %

Nicolaides KH. Turning the pyramid of prenatal care. Fetal diagnosis and therapy 

2011; 29: 183–196



Präeklampsiescreening

• Mütterlicher RR

• A. Uterina
Doppler  

• PLGF 

screen positiv
Rate 10%

Detektionsrate
90%

Nikolaides KH et al , 2016



Präeklampsiescreening A. Uterina Doppler

AJOC Poon L. ,2020

First trimester preeclampsia screening and prediction



Präeklampsie
Hochrisikogruppe

• Risiko ≥1 in 100 (10% der 

gescreenten Patientinnen)

• 75% der Hochrisikogruppe

entwickeln eine PE <37 Wochen

• Therapie 150 mg ASS vor dem 

schlafengehen von der12. bis zur

vollendeten 36. SSW

• Risikoreduktion um 60% Nikolaides KH et al , 2017



• NNS 

Number
needed to
Screen

AJOC Poon L. et al ,2020
First trimester preeclampsia screening and prediction



SAVE THE DATE 
13.3.-18.3.2023

Arlberger Sonografie Akademie

SAVE THE DATE

12.3.-17.3.2023

www.arlberger-sonografie-akademie.at



Die Neugier steht immer an erster Stelle eines 

Problems, das gelöst werden will
Galileo Galilei


