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Indikation Untersuchungsalgorithmus Ergänzungen 

Kombinierte fetale Fehlbildungen in 
mindestens 2 Systemen 

CA mit Schnelltest >>> falls ob Trio Whole Exome Sequenzierung mit 
CNV-Analyse  

Falls ob. ggfs. DNA-Mikroarray 

Komplexe fetale Herzfehlbildung CA mit Schnelltest und FISH del22q11.2 >>> falls ob MLPA 22q11.2 >>> 
falls ob Trio Whole Exome Sequenzierung mit CNV-Analyse 

Falls ob. ggfs. DNA-Mikroarray 

Komplexe fetale Hirnfehlbildung CA mit Schnelltest >>> falls ob Trio Whole Exome Sequenzierung mit 
CNV-Analyse 

Falls ob. ggfs. DNA-Mikroarray 

Fetale Skelettdysplasie CA mit Schnelltest >>> falls ob Trio Whole Exome Sequenzierung mit 
CNV-Analyse >>> falls ob. DNA-Mikroarray 

 

Dextrokardie / V.a. auf Ziliopathie CA mit Schnelltest >>> falls ob Trio Whole Exome Sequenzierung mit 
CNV-Analyse 

Fokus auf Ziliopathien; 

Falls ob. ggfs. DNA-Mikroarray 

Intrauterine Wachstumsretardierung  

IUGR 

CA mit Schnelltest >>> falls ob Trio Whole Exome Sequenzierung mit 
CNV-Analyse 

Falls ob. ggfs. DNA-Mikroarray 

Reduziertes Längenwachstum  CA mit Schnelltest >>> falls ob FGFR3 und SHOX >>> falls ob >>> Trio 
Whole Exome Sequenzierung mit CNV-Analyse 

Falls ob. ggfs. DNA-Mikroarray 

Hydrops fetalis CA mit Schnelltest >>> falls ob Trio Whole Exome Sequenzierung mit 
CNV-Analyse 

Falls ob. ggfs. DNA-Mikroarray 

Fetale Nackentransparenz > 3,5 mm CA mit Schnelltest >>> falls ob Trio Whole Exome Sequenzierung mit 
CNV-Analyse 

Fokus auf Rasopathie-Panel 

Falls ob. ggfs. DNA-Mikroarray 

Isolierte fetale Fehlbildung mit familiären 
Hinweisen auf genetisch bedingte Störung 

CA mit Schnelltest >>> falls ob Trio Whole Exome Sequenzierung mit 
CNV-Analyse 

Falls ob. ggfs. DNA-Mikroarray 

Fetale Nackentransparenz zwischen 3 und 
3,4 mm 

CA mit Schnelltest >>> falls ob DNA Mikroarray und Rasopathie-Panel  

Isolierte auffällige Serum-Biochemie 
(ßhCG <0,2 oder >9 MoM) 

CA mit Schnelltest >>> falls ob DNA-Mikroarray (IGEL)  

Aortenstenose CA mit Schnelltest und FISH del7q11.23 und del22q11.2 >>> ggfs. Trio 
Whole Exome Sequenzierung mit CNV-Analyse 

 

Konotrunkale Ausflussanomalie CA mit Schnelltest und FISH del22q11.2 >>> falls ob >>> MLPA 22q11.2 
>>> ggfs. Trio Whole Exome Sequenzierung mit CNV-Analyse 

 

Zwerchfellhernie CA mit Schnelltest und FISH 12p >>> falls ob DNA-Mikroarray (del15q26, 
dup16p11.2, del 8q23.1 includiert ZFPM2) 

 



Small for gestational age (SGA) CA mit Schnelltest  

Polyhydramnion CA mit Schnelltest >>> falls ob >>> weitere Diagnostik in Abhängigkeit 
der Schwangerschafts- und Familienanamnese 

DNA-Mikroarray oder WES nur bei 
zusätzlichen US-Auffälligkeiten 

Ggf. maternale Infektionsdiagnostik 

Bei frühem Polyhydramnion mit Index > 30 
Biochemische und genetische Analyse 
Fruchtwasser auf Bartter-Syndrom und 
kongenitale Diarrhoe 

Neuralrohrdefekte CA mit Schnelltest >>> falls ob >>> Trio Whole Exome Sequenzierung 
mit CNV-Analyse 

Nur bei eindeutigen Befunden 

CA = Chromosomenanalyse; FISH = Fluoreszenz in situ Hybridisierung; MLPA = Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification 
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