DISSERTATION Anja Fiinfstiick

2 Fragestellung der vorliegenden Arbeit

Im Rahmen der vorliegenden Arbeit sollen im Zeitraum von 1990 bis 1997 die Indikatio-
nen zur Chorionzottendiagnostik in Beziehung zum Ergebnis der Karyotypisierung be-
trachtet werden. Aufgrund verbesserter Ultraschallbedingungen und der intensiven Erfor-
schung von Zusammenhangen zwischen sonographischen Veranderungen und chromo-
somalen Aberrationen ist ein Anstieg der Ultraschallindikationen zu erwarten. Wie andern
sich die Ultraschallauffalligkeiten, die die Indikationen fiur die invasive CVS darstellen,
Uber die Jahre? Bestehen Zusammenhange zwischen Veroéffentlichungen in der Literatur
und der Anzahl von Uberweisungen zur zytogenetischen Diagnostik?

Sieben sonographische Auffalligkeiten, deren Auswahl unter Berlcksichtigung der Fall-
zahlen bzw. der Aussagekraft der Befunde erfolgte, sollen dabei naher betrachtet wer-
den: Nackenédem und Wachstumsretardierung, die haufig als unspezifische Veranderun-
gen Hinweise auf chromosomale Aberrationen liefern kénnen, das Hygroma colli, wel-
ches mit dem Turner-Syndrom assoziiert wird und die sogenannten Softmarker: Plexus-
choroideus-Zyste, white spot, singulare Umbilikalarterie und Sandalenlicke, die durch ihr
alleiniges Auftreten zu keiner Funktionsbeeintrachtigung fiihren muassen, jedoch oft zur
gezielten Feindiagnostik bzw. zum eingehenden Ultraschall nach zusatzlichen Fehlbildun-
gen und Chromosomenaberrationen veranlassen. Kénnen im betrachteten Patientenkol-
lektiv Zusammenhange zwischen den ausgewahlten Ultraschallbefunden und Chromoso-
menaberrationen hergestellt werden?

Welche Rolle spielen zusatzlich vorliegende sonographisch diagnostizierte Fehlbildungen
(Mehrfachfehlbildungen)?

Indikationen zur Karyotypisierung von Chorionzottenmaterial unter besonderer Berticksichtigung von Ultraschallbefunden
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