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Zielsetzung der NIPT-Einführung



Stellungnahme DEGUM 2016

Die Fokussierung des Screenings auf Trisomien 

birgt die Gefahr, dass das Screening auf andere 

genetische Anomalien, anatomische 

Fehlbildungen und/oder maternofetale

Störungen vernachlässigt wird. Risiken dieser Art 

überwiegen das Risiko einer Trisomie bei 

Weitem, besonders bei jüngeren Schwangeren. 



Eine ungenutzte Chance



„informed consent“
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Antrag zur Bewertung der Methode
2.3 Aufklärung und Beratung  (G-BA 2016)

… ergibt sich umfassender Aufklärungs- und Beratungsbedarf. Die 
ärztliche Aufklärung muss wissenschaftlich fundiert erfolgen, wobei 
insbesondere 

• die Vor- und Nachteile der jeweiligen Untersuchung, 

• welche möglichen Erkrankungen oder Fehlbildungen des 
ungeborenen Kindes diagnostiziert werden können, 

• welche entsprechende Behandlung möglich ist, 

• wie die jeweilige Untersuchung durchgeführt werden soll, 

• die Aussagekraft des Untersuchungsergebnisses und 

• die möglichen Konsequenzen, die sich für die Schwangerschaft 
ergeben können 

für die risikoschwangere Frau verständlich darzulegen sind. 



Obstet Gynecol 2020



Anomalien pro 10.000 Graviditäten
Alter Trisomie

21
Trisomie

18,13
SCA Genetik

„Übrige“
Genetik
gesamt

Ultra-
schall

20 8
1:1250

3
1:3300

34
1:300

37
1:270

82
1:122

150
1:67

25 10
1:1000

3
1:3300

34
1:300

37
1:270

84
1:119

150
1:67

30 14
1:714

6
1:1600

34
1:300

37
1:270

91
1:110

150
1:67

35 34
1:294

13
1:770 

35
1:290

37
1:270

119
1:84

150
1:67

40 116
1:86

44
1:230

51
1:200

37
1:270

248
1:40

150
1:67

ACOG 2020, DEGUM 2019



„ … besonders bei altersunabhängiger Inanspruchnahme des NIPT 
besteht zusammengenommen eine höhere Wahrscheinlichkeit für 
eine fetale Fehlbildung, früh nach Geburt manifeste Krankheit oder 
strukturelle Chromosomenveränderung als für eine Trisomie der 
Chromosomen 13, 18 oder 21.

„Durch adäquate Beratung muss bei unauffälligem NIPT der Eindruck 
einer scheinbaren Garantie von Gesundheit verhindert werden.“



Prognoseparameter NT

Abuhamad & 
Chaoui

Daten
Souka 2005 
AJOG



Prognoseparameter NT

Abuhamad & 
Chaoui

Daten
Souka 2005 
AJOG



US-Screening 1
8+0 bis 11+6

Beratung nach GenDG
über fetale Anomalien

NIPT als Insellösung

unauffällig

nichts
bis 20+

CVS
ab 11+1

auffälligNIPT
ab 10+0

US 2 / US 2b
20+0 bis 22+0

auffällig AC
ab 15+1 0



NIPT vor Organdiagnostik

US-Screening 1
8+0 bis 11+6

CVS
ab 11+1auffällig

Beratung nach GenDG
über fetale Anomalien

unauffällig

AC
ab 15+1

unauffällig

Feindiagnostik / US 2b
20+0 bis 22+0

unauffällig

NIPT
ab 10+0

auffällig

Frühe Organdiagnostik
11+0 bis 13+6

*



39j NIPT pos Tris 21
CVS Kurzzeit (Zytotrophoblast) 47,XY+21
CVS Langzeit (Mesenchym)     46,XY
AC   STR-Schnelltest 46,XY
AC   Zellkultur 46,XY

# 343295praenatal-Fall



Beratung nach GenDG
über fetale Anomalien

US-Screening 1
8+0 bis 11+6

unauffällig

Feindiagnostik / US 2b
20+0 bis 22+0

NIPT
ab 11+1

AC
ab 15+1

auffällig CVS
ab 11+1

Frühe Organdiagnostik
11+0 bis 13+6

auffällig

**

Organdiagnostik vor NIPT



Beratung nach GenDG
über fetale Anomalien

US-Screening 1
8+0 bis 11+6

unauffällig

NIPT
ab 10+0

auffällig CVS
ab 11+1

mat. Faktor Biochemie Doppler

Frühe Organdiagnostik
11+0 bis 13+6

**

CVS / AZ
ab 11+1 / 15+1

PAPP-A
free ß-HCG

Frühes NIPT
vor kombiniertem ETS

negativ

Feindiagnostik / US 2b
20+0 bis 22+0

Keine neue Risikoberechnung



Ersttrimester-
Screening FMF D/UK

Beratung nach GenDG
über fetale Anomalien

US-Screening 1
8+0 bis 11+6

unauffällig

Feindiagnostik / US 2b
20+0 bis 22+0

NIPT
ab 11+1

AC
ab 15+1

Frühe Organdiagnostik
11+0 bis 13+6

auffällig CVS
ab 11+1

mat. Faktor Biochemie Doppler

***

Contingent Screening:
Kombiniertes ETS vor NIPT

positiv
> 1:100

intermediär 
< 1:100 und   >1:1.000

negativ
< 1:1.000

5%
90%  Aneuploid.

CMA

15% 
5-10% Aneuploid.

80%
2 % Aneuploidien

CVS
ab 11+1



Diagnostische Punktion diskutieren bei
§ Fehlbildungen
§ früher Wachstumsrestriktion
§ NT > 95. Perzentile
§ erhöhtem ETS-Risiko
§ PAPP-A < 0,2 MoM oder

fßHCG < 0,2 MoM
§ cfDNA auffällig oder Testversager
§ mütterlichem Wunsch

2019 UiM/EJU



Test Screeningparameter
außer 21,18,13,X,Y

vanish. 
twin

Eizell-
spende

€

fetalis Monosomie X (45,X) nein ja 269

harmony nur 47,+21
+Trisomie 18,13
+SCA
22q11.2

nein ja 199
229
299
+35

NIPT nur 47,+21
+18,13
+SCA +>7Mb+RAT

FPR
höher

ja 269
269
299 /349

Panorama Triploidie
SCA, Triploidie, mo/di
22q11
1p36, 5p, PWS/AS

ja ja 269
329
379
479

PraenaTest nur 47,+21
+18,13  +RAT
+18,13,SCA +RAT
22q11.2

ja ja 129
228 /378
268 /418
+39

Veracity
SCA
22q11,1p36, 17p11.2, 
4p16.3

ja ja 229
269

299 März 2021



Von: Prof. Dr. Peter Kozlowski kozlowski@praenatal.de
Betreff: Schema cf DNA
Datum: 24. Juni 2019 um 17:21

An: Prof. Dr. Peter Kozlowski kozlowski@praenatal.de

Prof. Dr. Peter Kozlowski
praenatal.de
Graf-Adolf-Str. 35
40210 Düsseldorf
+49 211 38457 15
+49 172 2602777
kozlowski@praenatal.de



Sex Chromosome Anomalies: PPV 

SCA Anzahl PPV PPV nach 
CVS

PPV nach 
AC

45,X 62 39% 55% 17%
47,XXX 37 30%
47,XXY 40 58%
47,XYY 5 80%

Lüthgens 2020 
Prenat Diagn



NIPT Strukturanomalien

van der Meij 2019
Am J Hum Genet

NIPT n bestätigt diskre-
pant

PPV

RAT 101 6 91 6%

Struktur 95 29 62 32%

komplex 11 7 4 64%



ETS stellt Weichen

Frühe Organdiagnostik
• Frühzeitige Entlastung für > 90%
• Mehr Zeit für komplexe genetische Untersuchungen
• Verringerung später Abbrüche
Biochemie identifiziert seltene genetische Anomalien
Hilfe bei der Bewertung von Markern im 2. Trimenon
Sinnvoller Einsatz der Molekulargenetik
Biochemie und Doppler erkennen Präeklampsie-Risiken


