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Fallberichte aus der
pränatalen genetischen Beratung

Die Betreuung eines Paares mit
balancierter Translokation eines
Partners

■ Hintergrund und Fragestellung

Die 32-jährige Ratsuchende kommt mit ih-
rem 35-jährigen Partner in unsere pränata-
le genetische Beratung. Sie hatte einen
Schwangerschaftsabbruch wegen freier Triso-
mie 21 sowie einen Schwangerschaftsab-
bruch wegen multipler Fehlbildungen beim
Feten auf Basis einer Translokations-Triso-
mie 13 (Pätau-Syndrom). Die Zuweisung
erfolgt zur Karyotypisierung und zur Ein-
grenzung des Wiederholungsrisikos.

■ Inhalt der Beratung

Die zytogenetische Untersuchung der Rat-
suchenden zeigte einen unauffälligen weib-
lichen Chromosomensatz. Bei ihrem Part-
ner konnte eine balancierte Translokation
zwischen den Chromosomen 13 und 14
(Robertson’sche Translokation) festgestellt
werden. Dementsprechend ist die in der letzten
Schwangerschaft aufgetretene Transloka-
tions-Trisomie 13 beim Feten paternalen
Ursprungs.

Bei einer Robertson’schen Translokation
fusionieren die langen Arme zweier akro-
zentrischer Chromosomen (13, 14, 15, 21,
22) unter Verlust der kurzen Arme beider
Chromosomen [1]. Träger einer Robert-
son’schen Translokation sind üblicherweise
gesund und phänotypisch komplett unauf-
fällig. Diese balancierte Translokation ist
nur im Bezug auf weitere Nachkommen
von Bedeutung. Nachfahren von Trägern
einer Robertson’schen Translokation kön-
nen entweder einen unauffälligen Chromo-
somensatz haben oder ebenfalls Träger ei-
ner balancierten Translokation sein. In die-

sen beiden Fällen ist von einem gesunden
Kind ohne phänotypische Auffälligkeiten
auszugehen. Es kann jedoch auch aufgrund
einer Verteilungsstörung zu partiellen Mono-
und Trisomien kommen (Abb. 1). In sol-
chen Fällen kommt es häufig zu frühen
Fehlgeburten bzw. zum Auftreten von kör-
perlichen und geistigen Behinderungen bei
den Nachkommen. Das Risiko dafür wird je
nach Literaturangabe zwischen 1 und 15 %
angegeben [2].

Die Schwangerschaft mit freier Trisomie
21 ist davon unabhängig zu betrachten.
Freie Trisomien entstehen aufgrund einer
Verteilungsstörung (meiotische Non-Dis-
junktion) bei der Reifeteilung der Keimzel-
len (in 95 % in der Eizelle, in 5 % in der
Samenzelle). Bei einem solchen sporadi-
schen Fall einer Trisomie 21 ist das Wie-
derholungsrisiko für weitere Nachkommen
sehr gering gegenüber den Kindern ande-
rer Mütter des gleichen Alters erhöht (ca.
1 % höher als das altersentsprechende Basis-
risiko) [3].

■ Procedere

Im Falle einer neuerlichen Schwangerschaft
wird insbesondere zum Ausschluss des Vor-
liegens einer unbalancierten Translokation
beim Feten eine Chorionzottenbiopsie in
der 11./12. SSW empfohlen. Unabhängig da-

W. Blaicher, M. Schmid

1:
Robertson’sche
Translokation 13, 14
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von bieten wir jeder Schwangeren ein Na-
ckentransparenz-Screening sowie ein Organ-
Screening an.

Kommentar

„Chromosomenstörung“ ist nicht gleich
„Chromosomenstörung“. Das Rat suchen-
de Paar hat zwei unterschiedliche Pro-
blematiken mit unterschiedlichem Wie-
derholungsrisiko in der Anamnese. Beide
können jedoch im Rahmen einer inva-
siven pränatalen Diagnostik ausgeschlos-
sen werden. Wäre die Robertson’sche
Translokation maternalen Ursprungs,
käme im Rahmen einer In-vitro-Fertili-
sation theoretisch auch eine Polkörper-
chendiagnostik in Frage.

Auch im Rahmen der Abklärung bei
Abortus habitualis ist es wichtig, an die
Möglichkeit des Vorliegens einer balan-
cierten Translokation bei einem der bei-
den Partner zu denken. Gemäß interna-
tionalen Leitlinien wird eine Karyotypi-
sierung bei wiederholten frühen Fehl-
geburten empfohlen [4]. Weiters ist zu
bedenken, dass auch andere Familien-
mitglieder des Trägers der balancierten
Translokation betroffen sein können.
Eine Untersuchung weiterer Familien-
mitglieder sollte daher angeboten wer-
den.
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