
Klinischer Hintergrund
Mit der pränatalen Array-CGH lassen sich, anders als 
mit der „normalen“ Chromosomenanalyse, auch sehr 
kleine Veränderungen im Erbgut nachweisen. Diese 
minimalen Veränderungen können die Ursache von 
geneti schen Erkrankungen mit geisti gen und körper-
lichen Entwicklungsstörungen sein. Die Größe einer 
chromosomalen Störung bedingt dabei nicht zwangs-
läufi g den Schweregrad der Erkrankung, d.h. auch 
sehr kleine chromosomale Imbalancen können sehr 
schwere Erkrankungen verursachen.

Methode
Die vergleichende genomische Hybridisierung (Array- 
CGH oder molekulare Karyotypisierung) ist eine weiter-
führende Methode zum Nachweis chromosomaler Im-
balancen (copy number variants, CNVs). Die Array-CGH 
Methodik basiert ähnlich wie die FISH Diagnosti k auf 
einer Hybridisierung, allerdings erfasst die Array-CGH, 
wie auch die konventi onelle Chromosomenanalyse, das 
gesamte Genom. Der Vorteil der Array-CGH im Vergleich 
zur konventi onellen Chromosomenanalyse liegt in der 
ungleich höheren Aufl ösung.

Erreicht wird die hohe Aufl ösung der Analyti k durch 
die Verwendung von auf einer Matrix immobilisier-
ten Oligonukleoti den. Diese decken repräsentati v das 
gesamte Genom ab. Die Oligonukleoti de haben zum 
Genom komplementäre Sequenzen und erlauben die 
kompeti ti ve Hybridisierung der Pati enten-DNA mit 
einer Referenz-DNA. Die vergleichende Hybridisie-
rung erlaubt den Nachweis submikroskopischer Ver-
änderungen (Deleti onen, Duplikati onen) in der Pati -
enten-DNA.

PRÄNATALE ARRAY-CGH

Hochaufl ösende Analyti k in der 
pränatalen Chromosomendiagnosti k 

Nicht detekti erbar bleiben balancierte Translokati onen, 
Inversionen und Insertionen, ebenso wie niedrig- 
gradige Mosaike. Auch deshalb kann die Array-CGH 
die klassische zytogeneti sche Diagnosti k nur ergänzen, 
nicht aber vollständig ersetzen.
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Präanalyti sche Hinweise

Die pränatale Array-CGH ist ausschließlich als Privat oder IGeL-Leistung möglich. Bitt e benutzen Sie unsere bei-
gefügte Kostenvereinbarung.
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Indikati onen

•  Zur weiteren Abklärung bei auff älligen pränatalen    
    Chromosomenbefunden nach Chorionzott en- oder 
    Fruchtwasseranalyse

•  Bei auff älligen Ultraschallbefunden ohne Abklärung  
    in der koventi onellen Chromosomenanalyse

•  Multi ple angeborene Fehlbildungen oder schwere  
    Entwicklungstörungen des Gehirns

•  Multi ple dysmorphologische Merkmale 

•  Wachstumsverzögerung

•  Alle Schwangerschaft en, bei denen eine 
    diagnosti sche Punkti on vorgenommen wird 
    und die Ratsuchenden mehr Informati onen 
     als bei einer konventi onellen Chromosomen-
    analyse wünschen.

Befundbewertung

Durch eine sinnvolle Indikati onsstellung kann die An-
zahl der Befunde mit unklarer klinischer Signifi kanz 
gering gehalten werden. Nach veröff entlichen Studien 
(Meta-Analysen) detekti ert die Array-CGH in unge-
fähr 5% der Fälle zusätzliche chromosomale Imbalancen
bei Schwangerschaft en mit strukturellen Fehlbildungen 
im Ultraschall und unauff älliger Chromsomenanalyse 
(Hillmann et al., 2011), bzw. in ungefähr 7% der 
Schwangerschaft en mit angeborenen Herzfehlern 
(Jansen et al., 2015).

Bei der Array-CGH werden auch chromosomale Ver-
änderungen diagnosti ziert, deren klinische Bedeutung 
nicht eindeuti g bewertet werden kann. In diesen Fäl-
len ist dann häufi g auch eine Untersuchung der bei-
den Eltern erforderlich. Trägt ein klinisch unauff älliger 
Elternteil die gleiche Veränderung im Erbgut kann in 
einigen Fällen daraus abgeleitet werden, dass die beim 
Kind gefundene Auff älligkeit eine geneti sche Norm-
variante ohne erkennbare gesundheitliche Bedeutung 
darstellt. 
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Probenmaterial

Kostenloser Probentransport

Methode

Abrechnung

10 mg Chorionzott en oder 10 ml Fruchtwasser

030 920 907 27 oder 0173 52 80 10 6

Pränatale Array-CGH

Siehe Kostenvereinbarung
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