
Genomweites Screening  
auf numerische und strukturelle  
Chromosomenstörungen

Neuheit – NIPS

Jetzt erhältlich –  
einer der modernsten und umfangreichsten NIPS
Mithilfe des PraenaGenom, ein nicht invasives pränatales Screening, können Sie  und Ihre Patientinnen ab sofort von einem  
erweiterten Analyseumfang profitieren. Basierend auf hochauflösender Sequenzierung mit herausragenden Leistungsdaten.

Über das Bestellformular auf der nächsten Seite können Sie ab 
sofort alle Fachinformationen zum PraenaGenom bestellen.  
Weitere Informationen erhalten Sie von Ihren persönlichen 
Praxisbetreuern. Tel: 089 23237356-544

PraenaGenom

Häufige Chromosomenfehlverteilungen  
(Aneuploidien)  
(Trisomie 21, Trisomie 18, Trisomie 13)

460,49 € 
Selbstzahler- 

preis 
gemäß GOÄ

Gonosomale Aneuploidien (SCAs)

Seltene autosomale Aneuploidien (RAAs)

Copy Number Variation (CNVs)

Mikrodeletionen < 7 Mb 
DiGeorge-Syndrom
Cri-du-chat-Syndrom
Prader-Willi-Syndrom
Angelman-Syndrom
1p36-Deletionssyndrom
Wolf-Hirschhorn-Syndrom
Jacobsen-Syndrom
Langer-Giedion-Syndrom
Smith-Magenis-Syndrom

Weitere Vorteile des PraenaGenom

Klinisch mehrfach validiertes NIPS

Hohe Aussagekraft durch Kombination  
von NGS und NIPT FLOW™

Durchführbar ab SSW 11 (10 + 1 p.m.)

Ergebnis innerhalb von 10 Arbeitstagen

Mit Analyse  
von 9 klinisch  

relevanten  
Mikrodeletionen

   Durchführbar nur bei Einlingsschwangerschaft
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Praxis / Klinik

Straße / Hausnummer

PLZ / Ort

Ansprechpartner

Bitte senden Sie obiges Informationsmaterial an folgende Praxis-/Klinikadresse: 

www.praenaforyou.com

Materialbestellung PraenaGenom

Praxisstempel

PraenaGenom

Blutentnahme-Set 5 10 20

Auftrag zu genetischen Untersuchung Formular PraenaGenom 5 10 20

Informations- und Servicematerial

PraenaGenom Broschüre für Ihre Patientinnen / Deutsch  5 10 20

PraenaGenom Arztinformation / Deutsch  1

PraenaGenom Aufklärungen und Einwilligungserklärung für Ihre Patientinnen / Deutsch  5 10 20

Blutentnahme-Set Zubehör

Kühlpads 10 20 50

Deutsche Post Versandhüllen 10 20 50

Anzahl (bitte ankreuzen)

Bitte senden Sie Ihre Materialbestellung
per Fax an +49 (0) 89-23237356-90

Premium Screening  
mit höchster Genauigkeit

PraenaGenom weist sowohl numerische als auch strukturelle 
Chromosomenstörungen in der untersuchten cfDNA nach und 
liefert so umfassende Informationen auf Karyotyp-Ebene. Mithilfe 
von NGS können auch bei einem sehr geringen cfDNA-Anteil 
(1%) im maternalen Blut valide Ergebnisse erzielt werden. Mit 
dem patentierten NIPT FLOW™ Algorithmus und in Kombination 
mit dem bewährten Illumina VeriSeq-Verfahren wird das Risiko 
einer Chromosomenstörung im gesamten Genom des Fetus prä-
zise detektiert.

Weitere Vorteile des PraenaGenom:
• Klinisch mehrfach validiertes NIPS
•  Hohe Aussagekraft durch Kombination von  

NGS und NIPT FLOW™
• Durchführbar ab SSW 11 (10 + 1 p.m.)
• Ergebnis innerhalb von 10 Arbeitstagen

Gonosomale Aneuploidien

XXY (Klinefelter-Syndrom) 1:600

XXX (Triple X-Syndrom) 1:1.000

XYY (Diplo Y-Syndrom / Jacobs-Syndrom) 1:1.000

Monosomie X (Ullrich-Turner-Syndrom) 1:2.500

Strukturelle Chromosomenveränderungen

Copy Number Variations 1:10.000

Mikrodeletionen < 7 Mb

DiGeorge-Syndrom  
(22q11.2)

1:2.000 – 1:4.000

Cri-du-chat-Syndrom 
(5p-Deletionen)

1:15.000 – 1:50.000

Prader-Willi-Syndrom
(15q11)

1:25.000

Angelman-Syndrom
(15q11)

1:10.000 – 1:20.000

1p36-Deletionssyndrom 1:5.000 – 1:10.000

Wolf-Hirschhorn-Syndrom  
(4p-Deletionen)

1:20.000 – 1:50.000

Jacobsen-Syndrom  
(distales 11q-Deletionssyndrom)

1:100.000

Langer-Giedion-Syndrom  
(Mikrodeletion 8q23.3-q24.11)

1:200.000

Smith-Magenis-Syndrom
(Mikrodeletion 17p11.2)

1:15.000 – 1:25.000

PraenaGenom – nicht invasives pränatales Screening Experten-Hotline: +49 (0) 89-23237356-544

Umfangreiche und frühzeitige Bestimmung 

PraenaGenom kann bereits ab der 11. Schwangerschaftswoche durchgeführt werden, während 
die klassischen Alternativen – eine Chorionzottenbiopsie oder Amniozentese – in der Regel erst 
ab der 12. bzw. 15. Schwangerschaftswoche durchgeführt werden.

Deletionen sind im Vergleich zu Aneuploidien, bei denen eine Abweichung in der Chromosomen-
anzahl vorliegt, schwieriger zu erkennen, da sie oft nur einen kleinen Teil des Chromosoms betref-
fen und die Größe der deletierten Bereiche auf einem einzelnen Chromosom stark variieren kann. 
Einige dieser genetischen Anomalien können schwerwiegende Auswirkungen auf die Gesundheit 
und Lebensfähigkeit des Kindes haben.

Dabei ist zu beachten, dass aufgrund biologischer Limitationen falsch-positive sowie falsch-
negative Ergebnisse möglich sind, insbesondere bei einem begrenzten plazentaren Mosaik 
(CPM). In diesem Fall können mindestens zwei chromosomal verschiedene Zelllinien in der 
Plazenta vorhanden sein, aber nicht im Fötus. Die im NIPS analysierte cfDNA ist plazentaren 
Ursprungs. Somit kann es im Falle eines CPM zu einem auffälligen Befund kommen, obwohl 
das Kind nicht von der genetischen Anomalie betroffen ist. Bei nachgewiesener plazentarer 
Chromosomenstörung kommt es jedoch in seltenen Fällen gegen Ende der Schwangerschaft 
zu Funktionsstörungen der Plazenta mit der Folge einer Wachstumsretardierung des Feten. 
Zudem ist das Risiko einer Präeklampsie erhöht.

Eine frühzeitige Diagnose ermöglicht es, sich gegebenenfalls auf die Geburt eines Kindes mit be-
sonderen Bedürfnissen vorzubereiten. So können entsprechende Maßnahmen ergriffen werden, 
beispielsweise eine intensivierte Betreuung der Schwangerschaft, eine spezialisierte Geburtsvor-
bereitung in bestimmten Krankenhäusern oder die Einleitung von Frühinterventionsprogrammen 
zur Förderung des Kindes.

TRIDENT-2 study: van Prooyen Schuurman et al., Am J Hum Genet. 2022 Jul 7;109(7):1344

Pertile et al. Clin Chem, 2021;67:1210 – 1219
Liang et al. Gen Med, 2019;21:1998
www.laboratoriogenoma.eu/analisi- 
madre/prenatalsafe/prenatalsafe-karyo-plus
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Strukturelle Aberration je Chromosom (SA)
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Kombinierte SAs

Unklar (43)

Maternal (73)

CPM (8)

Fetal (64)

Arztinformation

Mit Analyse  von 9 klinisch  relevanten  Mikrodeletionen

Genomweites Screening  auf numerische und strukturelle  
Chromosomenstörungen


