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Zusammenfassung

        

          
Studienziel: Die Erfassung und der Vergleich der Testgenauigkeit des Suchtests für fetale Trisomie 21 im ersten Trimenon, durchgeführt entweder mit oder ohne Einschluss des fetalen Nasenbeins auf Basis zweier unterschiedlicher Algorithmen der Fetal Medicine Foundation London (FMF). Methoden: Diese Untersuchung schließt 3174 Patientinnen unseres DEGUM-III-Zentrums für vorgeburtliche Diagnostik ein, die sich zwischen dem 1.12.2002 und dem 30.11.2004 entschieden haben, ein Ersttrimesterscreening zwischen 11 und 14 Schwangerschaftswochen durchführen zu lassen. Das fetale Risiko für eine Trisomie 21 wurde sowohl mit dem alten FMF-Algorithmus auf Basis von maternalem Alter, fetaler Nackentransparenz (NT), freiem humanen beta-Choriongonadotropin (hCG) und pregnancy-associated plasma protein-A (PAPP-A) als auch mit dem neuen FMF-Algorithmus, der zusätzlich Darstellung oder Fehlen das fetalen Nasenbeins (NB) mit einbezieht, berechnet. Alle Ultraschalluntersucher waren nach den Vorgaben der Fetal Medicine Foundation Deutschland für die Messung von Nackentransparenz und Nasenbein zertifiziert. Die Entdeckungsrate für einen festen Risikogrenzwert (1:300) und eine feste Falsch-positiv-Rate (5 %) wurden für die Komponenten Ultraschall (nur NT oder NT und NB), Serumbiochemie, mütterliches Alter und deren Kombination berechnet. Ergebnisse: Der Schwangerschaftsausgang konnte in 2973 (93,6 %) Fällen erfasst werden. Das Nasenbein war nicht darstellbar in 5 von 18 (27,8 %) Fällen mit fetaler Trisomie 21 und in 2 von 2961 normalen Fällen. Das berechnete Risiko für eine fetale Trisomie 21 basierend auf mütterlichem Alter, fetalem Ultraschall, maternalem freien Serum-hCG und PAPP-A war 1:300 oder größer in (alter Algorithmus ohne Nasenbein/neuer Algorithmus mit Nasenbein) 5,5 % (179 von 2961) und 2,8 % (97 von 2961) der normalen Schwangerschaften und in 94,4 % (17 von 18) und 77,8 % (14 von 18) der Schwangerschaften mit fetaler Trisomie 21. Bei einer festen Falsch-positiv-Rate von 5 % lagen die jeweiligen Entdeckungsraten für das Screening auf ein fetales Down-Syndrom auf Basis von mütterlichem Alter und Biochemie, von mütterlichem Alter und fetalem Ultraschall und von mütterlichem Alter, fetalem Ultraschall und Serumbiochemie bei (alter Algorithmus ohne Nasenbein/neuer Algorithmus mit Nasenbein) 72,2 %/66,7 %, 83,3 %/77,8 %, 88,9 %/83,3 %. Schlussfolgerung: Unsere Daten zeigen keinen zusätzlichen Nutzen der Integration von Darstellbarkeit oder Fehlen des fetalen Nasenbeins in die Berechnung zum Risiko für ein fetales Down-Syndrom zwischen 11 und 14 Schwangerschaftswochen. Ein individuelles, risikoadaptiertes Zwei-Stufen-Screening könnte ein alternativer Ansatz für die Integration zusätzlicher Ultraschall-Marker im ersten Trimenon sein.


      
        
Abstract

        

          
Objective: To evaluate and compare the screening performance for fetal trisomy 21 in the first trimester of pregnancy either with or without inclusion of fetal nasal bone using two separate risk-algorithms of the Fetal Medicine Foundation London (FMF). Methods: This study included 3174 patients self-referred to our tertiary level prenatal centre for first trimester screening at 11 - 14 weeks of gestation between Dezember 1, 2002 and November 30, 2004. Fetal risk for trisomy 21 was calculated using either the old FMF-algorithm including maternal age, nuchal translucency (NT), free ß-human chorionic gonadotropin (hCG), pregnancy-associated plasma protein-A (PAPP-A) or the new FMF-algorithm using additionally the presence or absence of fetal nasal bone (NB). All ultrasonographers were certified for measurement of nuchal translucency and nasal bone by the Fetal Medicine Foundation Germany. The detection rate for a fixed risk cut-off (1:300) and a fixed false-positive rate (5 %) was calculated for ultrasound (single NT or NT and NB), serum biochemistry, maternal age and the combination of these components. Results: Pregnancy outcome was obtained in 2973 (93.6 %) cases. Nasal bone was absent in 5 of 18 (27.8 %) cases with fetal trisomy 21 and in 2 of 2961 (0.1 %) normal cases. The estimated risks for trisomy 21 based on maternal age, fetal ultrasound and maternal serum free ß-hCG and PAPP-A was 1 in 300 or greater in (old algorithm without NB/new algorithm including NB) 5.5 % (179 of 2961) and 2.8 % (97 of 2961) normal pregnancies and in 94.4 % (17 of 18) and 77.8 % (14 of 18) of those with trisomy 21. For a fixed false-positive rate of 5 % the respective detection rates of screening for fetal Down’s syndrome by maternal age and serum free ß-hCG and PAAP-A, maternal age and fetal ultrasound and by maternal age, fetal ultrasound and maternal serum biochemistry were (old algorithm without NB/new algorithm including NB) 72.2 %/66.7 %, 83.3 %/77.8 % and 88.9 %/83.3 %, respectively. Conclusion: Our data show no additional performance of including presence or absence of fetal nasal bone in calculation of risk for fetal Down’s syndrome between 11 and 14 weeks of gestation. Individual risk-orientated two-stage screening could be an alternative approach for integration of additional ultrasound markers in first trimester screening.


      

Schlüsselwörter

ß-hCG - Nasenbein - Nackentransparenz - PAPP-A - Trisomie 21




Key words

ß-hCG - nasal bone - nuchal translucency (NT) - PAPP-A - trisomy 21






References


	
[bookmark: R156US05-1]1 
              Wald N J, Hackshaw A K. 
              Combining ultrasound and biochemistry in first-trimester screening for Down’s syndrome. 
              Prenat Diagn. 
              1997; 
              17 
              821-829 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R156US05-2]2 
              Spencer K, Souter V, Tul N. et al .
              A screening program for trisomy 21 at 10 - 14 weeks using fetal nuchal translucency, maternal serum free beta-human chorionic gonadotropin and pregnancy-associated plasma protein-A. 
              Ultrasound Obstet Gynecol. 
              1999; 
              13 
              231-237 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R156US05-3]3 
              Bindra R, Heath V, Liao A. et al .
              One-stop clinic for assessment of risk for trisomy 21 at 11 - 14 weeks: a prospective study of 15 030 pregnancies. 
              Ultrasound Obstet Gynecol. 
              2002; 
              20 
              219-225 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R156US05-4]4 
              Nicolaides K H, Spencer K, Avgidou K. et al .
              Multicenter study of first-trimester screening for trisomy 21 in 75 821 pregnancies: results and estimation of the potential impact of individual risk-orientated two-stage first-trimester screening. 
              Ultrasound Obstet Gynecol. 
              2005; 
              25 
              221-226 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R156US05-5]5 
              Nicolaides K. 
              Nuchal translucency and other first-trimester sonographic markers of chromosomal abnormalities. 
              Am J Obstet Gynecol. 
              2004; 
              191 
              45-67 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R156US05-6]6 
              Cicero S, Rembouskos G, Vandecruys H. et al .
              Likelihood ratio for trisomy 21 in fetuses with absent nasal bone at the 11 - 14-week scan. 
              Ultrasound Obstet Gynecol. 
              2004; 
              23 
              218-223 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R156US05-7]7 
              Orlandi F, Bilardo C M, Campogrande M. et al .
              Measurement of nasal bone length at 11 - 14 weeks of pregnancy and its potential role in Down syndrome risk assessment. 
              Ultrasound Obstet Gynecol. 
              2003; 
              22 
              36-39 
            





PubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R156US05-8]8 
              Zoppi M A, Ibba R M, Axiana C. et al .
              Absence of fetal nasal bone and aneuploidies at first-trimester nuchal translucency screening in unselected pregnancies. 
              Prenat Diagn. 
              2003; 
              23 
              496-500 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R156US05-9]9 
              Cicero S, Bindra R, Rembouskos G. et al .
              Integrated ultrasound and biochemical screening for trisomy 21 using fetal nuchal translucency, absent fetal nasal bone, free beta-hCG and PAPP-A at 11 to 14 weeks. 
              Prenat Diagn. 
              2003; 
              23 
              306-310 
            





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R156US05-10]10 
              Malone F D, Ball R H, Nyberg D A. et al .
              First-trimester nasal bone evaluation for aneuploidy in the general population. 
              Obstet Gynecol. 
              2004; 
              104 
              1222-1228 
            





PubMedGoogle Scholar









[bookmark: SIG1]PD Dr. Peter Kozlowski



Praenatal-Medizin und Genetik Düsseldorf




Graf-Adolf-Straße 35




40210 Düsseldorf




Germany




Email: kozlowski@praenatal.de
























  >
  
  

    
  

  
    
      
        


      

    

    
      
        
        


      

    

  


  

  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  




  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  



  







    
    


















  






      

      

  
    Top of Page
  

  
    
      ©  Georg Thieme Verlag KG | 
      
      
        Imprint |
        Privacy policy statement |
      
      Smartphone Version
      

      
        Your Current IP Address: 34.205.172.146
      

    

    

  




      


  
    
  
  
  
    
    
      
        
        
        
        
      
      
      
      
    
  
  




    

    






    

    
      
        
      
    

    
    


    
      
      
      
    

  