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Das Ersttrimester-Screening (ETS) oder ein NIPT (Nicht-Invasiver-Pränataltest) erlauben eine Einschätzung, ob eine kindliche Chromosomenstörung wahrscheinlich ist. Beim Ersttrimester-Screening werden verschiedene Hormone aus dem Blut der Mutter bestimmt, die kindliche „Nackenfalte“ gemessen und mit dem Alter sowie evtl. Vorerkrankungen verrechnet.  Bei den NIPT-Screening-Analysen wird Erbgut der Plazenta aus dem Blut der Mutter bestimmt: Es ist in der Regel repräsentativ für das kindliche Erbgut, aber Ausnahmen sind möglich. 
Für beide Untersuchungsverfahren gilt, dass auffällige Resultate durch eine Fruchtwasserpunktion oder Chorionzottenbiopsie überprüft werden müssen, bei auffälligen Ultraschallbefunden auch unauffällige Resultate.
Eine direkte Untersuchung des kindlichen Erbguts ist durch eine Amniozentese (Fruchtwasserpunktion) oder Chorionzottenbiopsie (Plazentapunktion) möglich. Die Zellen werden unter Ultraschallkontrolle entnommen.  Die Entnahme geht mit einem geringen Fehlgeburtsrisiko einher: Es beträgt   0,1-0,2% (Amniozentese).
Chromosomen
Die gewonnenen Zellen werden zunächst angezüchtet (8-12 Tage), danach können die Chromosomen gefärbt und analysiert werden. Die Analyse erkennt Veränderungen der Chromosomenzahl und der Chromosomenstruktur.  Das bekannteste Beispiel einer Chromosomenstörung ist die Trisomie 21 („Down-Syndrom“), bei der sich in den kindlichen Zellen drei anstatt zwei Chromosomen Nr. 21 finden. Chromosomenstörungen können alle Chromosomen betreffen, aber: nicht jede Veränderung der Chromosomenzahl oder -struktur führt zu einer Behinderung des Kindes! 

„Schnelltest“
Für Amniozentese und Chorionzottenbiopsie gibt es die Möglichkeit eines Schnelltests, mit welchem innerhalb von ca. 24 Stunden nach Prbeneingang eine Aussage über die Zahl der am häufigsten betroffenen Chromosomen 21, 13, 18 und der Geschlechtschromosomen X und Y gemacht werden kann.
Molekulargenetik
Aus der Familie bereits bekannte genetische Veränderungen können gezielt und sicher aus Chorionzotten oder Fruchtwasser abgeklärt werden. Eine Zellkultivierung ist nicht erforderlich, die Analyse erfolgt direkt aus der Chorionzotte bzw. dem Fruchtwasser.
Bei auffälligen Ultraschallbefunden ist eine ungezielte, umfassende Untersuchung der in Frage kommenden Gene als „Exom“ möglich – für die Auswertung wird eine Blutprobe der Eltern benötigt („Trio-Exom“). Umfang und Grenzen dieser Untersuchung sollten vorab im Rahmen einer Genetischen Beratung besprochen werden.
Sehr selten gelingt die Züchtung der bei einer Punktion gewonnenen Zellen nicht oder die Analyse ergibt ein nicht eindeutiges Ergebnis. Hier kann u.U. eine erneute Punktion erforderlich werden. 
Die Befunde gehen zunächst immer an den Pränatalmediziner/die Pränatalmedizinerin, der /die die Probe eingesandt hat. 
Vor einer Pränataldiagnostik und insbesondere bei einem auffälligen Befund wird Ihnen eine Genetische Beratung bei einem Facharzt/ einer Fachärztin für Humangenetik zur Erläuterung angeboten.  Ihre eigene Krankengeschichte und Familienanamnese werden dabei erfasst. Sie erhalten nach Abschluss einen zusammenfassenden Bericht und die Originalbefunde. Die Kosten für eine Genetische Beratung werden von Ihrer Krankenversicherung erstattet.
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