7

Typische Stolpersteine bel Sonographie
und Screeningtests im 1. Trimenon

Gynékologischer Refresherkurs

fii

30. Weiterbildungsseminar
fiir Assistentinnen und Assistente!

Peter Kozlowski

praenatal.de ——
</ w ©

21.und 22. Januar 2022



2
i
O

INg bel

Screen




3

11+

Konftrolle be




Physiologische Herniation

physiologisch bis (etwa) 110w
maximal 7 mm
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Ventraler Defekt 10w
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Harntrakisobstruktion 13w

Norm < 7mm
reversibel 7-15 mm

16 fps
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PRENATAL DIAGNOSIS

Prenat Diagn 2011; 31: 90-102.

Published online in Wiley Online Library

(wileyonlinelibrary.com) DOI: 10.1002/pd.2642

Challenges in the diagnosis of fetal non-chromosomal

abnormalities at 11-13 weeks

Argyro Syngelaki'*?, Teodora Chelemen'?, Themistoklis Dagklis', Lindsey Allan'
and Kypros H. Nicolaides!>3*

"Harris Birthright Research Centre of Fetal Medicine, King’s College Hospital, London, UK
2Department of Fetal Medicine, Medway Maritime Hospital, Gillingham, UK
3Department of Fetal Medicine, University College Hospital, London, UK

45.191 Schwangerschaften | [-13 Wochen

332 Aneuploidien (ausgeschlossen)
488 Fetale Anomalien

213 (43,6%) entdeckt

|00% Exencephalie, Holoprosencephalie, Omphalocele, Megazystis

/7% Fehlen von Handen u/o Fll3en
50% Zwerchfellhernien

50% Letale Skelettdysplasien
34% Schwere Herzfehler
| 4% Spina bifida aperta

Syngelaki 20| | Prenat Diagn



» Tab.2 Kategorien der Erkennbarkeit wichtiger Fehlbildungen bei 1179-13*¢ Wochen.

(fast) immer erkennbar potentiell erkennbar selten oder nie erkennbar
An-/Exencephalie Hand- und FuRfehlbildungen Mikrocephalie
Holoprosencephalie Zwerchfellhernie Balkenfehlanlage
Omphalocele letale Skelettdysplasie Ventrikulomegalie
Gastroschisis schwere Herzfehler Tumoren
Body-Stalk-Anomalie Spina bifida aperta Ovarialzysten

Megazystis Gesichtsspalten Lungenldsionen

gastrointestinale Obstruktionen

> 50% der schweren Fehlbildungen werden erkannt
weiterfUhrende Diagnostik wird frOh initiiert
transportiert pranatalmedizinische Beratung
wZentrale” der Entscheidung Uber weiteres Vorgehen



Gemeinsamer

BeSCh I uss Bundesausschuss

des Gemeinsamen Bundesausschusses uber
eine Anderung der Mutterschafts-Richtlinien
(Mu-RL):

Nicht-invasive Pranataldiagnostik zur S
Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien
13, 18 und 21 mittels eines
molekulargenetischen Tests (NIPT) furxdig
Anwendung bei Schwangerschaftencmit
besonderen Risiken

NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21
wird GKV-Leistung im 2. Quartal 2022
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Indikation: Wunsch der Schwangeren

NIPT als Leistung der GKV im begriindeten Einzelfall

Bei NIPT handelt es sich um seit 2012 auf dem Markt verfiigbare Tests, mit denen in der
Schwangerschaft das Risiko einer fetalen Trisomie 13, 18 oder 21 bestimmt werden kann. Hier-
bei wird die im Blut der Schwangeren vorhandene zellfreie fetale DNA molekulargenetisch analy-
siert.

Ein NIPT kann zukiinftig zulasten der GKV angewendet werden, wenn im Rahmen der arztlichen
Schwangerenbetreuung die Frage entsteht, ob eine fetale Trisomie vorliegen konnte, und dies
fur die Schwangere eine unzumutbare Belastung darstellt. Ziel ist es, sie in dieser Situation
maoglichst nicht dem mit einer invasiven Untersuchung einhergehenden Risiko einer Fehlgeburt
auszusetzen. Nur wenn ein Befund auffallig ist, bedarf es fiir eine gesicherte Diagnosestellung
der Abklarung mittels eines invasiven Verfahrens. Liegen bereits Befunde vor, die eine Amnio-
zentese oder Chorionzottenbiopsie erforderlich machen, kann der Test nicht zulasten der GKV
erbracht werden.

Es durfen nur NIPT-Verfahren verwendet werden, deren Testglite nachweislich sehr hoch ist.




~ragende Grunde" des G-BA

G-BA-Entscheidung zum Bluttest auf Down-Syndrom (NIPT) in der
Schwangerschaft

Der Test soll ,,der Schwangeren eine Auseinandersetzung
mit ihrer individuellen Situation hinsichtlich des Vorliegens
einer Trisomie (...) ermoglichen. Ein statistisch erndhtes
Risiko fur eine Trisomie allein reicht fOr die Anwendung
dieses Tests nicht aus.”

Es IGsst sich ,,keine Risikoschwelle, mit der eine
weitergehende diagnostische Kldrung geboten
erscheint, prospektiv festlegen®.




* I uuuuuuuuuuuuuuuu m
v fiir Gesundheit

Semantischer Exkurs

Trisomien 13, 18 und 21

Das Wort ,Risikoschwangerschaften® wird durch die Worter

.~chwangerschaften mit besonderem Uberwachungsbedarf“ ersegg )

Nach dem Wort ,Befunde® werden die Worter ,,nach ) |ch{r3

Beurteilung im konkreten Einzelfall“ eingefugt.
. it o2 <

Pranataltest - NIPT) mit dem Ziel der Vermeidung der unter den
Buchstaben f) und g) geregelten invasiven Malihahmen. Der Test kann
dann durchgefuhrt werden, wenn er geboten ist, um der Schwangeren
eine Auseinandersetzung mit ihrer individuellen Situation hinsichtlich
des Vorliegens einer Trisomie im Rahmen der arztlichen Begleitung zu
ermoglichen. Ein statistisch erhohtes Risiko fur eine Trisomie allg)n
reicht fur die Anwendung dieses Tests nicht aus.” ¢

\\
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Bluttest auf Trisomien

Der nicht invasive ) L. o .
Prinataltest (NIPT) auf Liebe Leserin, lieber Leser, Inhaltsverzeichnis

Trisomie 13,18 und 21

Eine Versicherteninformation

Ihre Arztin oder Ihr Arzt hat mit lhnen tiber einen ,nicht 4 Vorgeburtliche Untersuchungen
invasiven Pranataltest” (NIPT) gesprochen. Der NIPT ist ein
Bluttest auf die Trisomien 13, 18 und 21. Diese Trisomien
sind seltene genetische Veranderungen, die die korperliche 6 Was sind Trisomien?
und geistige Entwicklung unterschiedlich beeinflussen.
Am bekanntesten ist die Trisomie 21 (Down-Syndrom).

5 Aufklarung und Beratung

10 Wasist ein NIPT?

12 Was bedeuten die Testergebnisse?
Der NIPT gehort nicht zu den allgemein empfohlenen Vor-
sorgeuntersuchungen in der Schwangerschaft. Er wird nur
dann von den gesetzlichen Krankenkassen bezahlt, wenn 16 Wie entscheiden?
Sie und lhre Arztin oder Ihr Arzt gemeinsam entschieden
haben, dass der Test fiir Sie sinnvollist. Das hangt vor allem
von lhrer personlichen Situation ab.

14  Wie zuverldssig ist ein NIPT?

18 Weitere Informationen

Wichtig ist: Falls der Test fiir Sie infrage kommt, muss Ihre
Arztin oder Ihr Arzt Sie vorher ausfiihrlich aufkldren und
zu den moglichen Konsequenzen beraten.

Diese Broschiire soll iiber den Test informieren und die
Beratung unterstiitzen.

Fur die Leistungserbringung bedarf es
2 Worum geht es? noch der Festlegung der arztlichen Vergiitung. Inhaltsverzeichnis 3
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Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive
Prinataltest (NIPT) auf
Trisomie 13,18 und 21

Eine Versicherteninformation

Vorgeburtliche Untersuchungen -
ja oder nein?

Alle vorgeburtlichen Untersuchungen sind freiwillig —

das heif3t, Sie konnen eine angebotene Untersuchung oder
einen Test jederzeit ohne Begriindung ablehnen. Ihr Recht
auf Nichtwissen ist so wichtig, dass Sie niemand zu einer
Untersuchung drangen darf.

Vorgeburtliche Untersuchungen kdnnen weitreichende
Folgen haben. Bevor Sie sich fiir oder gegen einen NIPT
auf Trisomie 13, 18 und 21 entscheiden, ist es wichtig, dass
Sie sich tber folgende Fragen Gedanken machen und
rechtzeitig gut beraten lassen:

® Mochten Sie iiberhaupt erfahren, ob lhr ungeborenes
Kind eine Trisomie hat?

® Was wiirden Sie bei einem auffalligen Ergebnis tun:
— Wiirden Sie das Kind auf jeden Fall bekommen?

— Oder wiirde ein Schwangerschaftsabbruch fiir Sie
infrage kommen?

® Was wissen Sie tiber Kinder mit einer Trisomie?

® Benotigen Sie weitere Informationen?

Welche Aufklarung und
Beratung gibt es?

Die drztliche Aufklirung und Beratung

Arztinnen und Arzte sind verpflichtet, iiber die Ziele,
die Aussagekraft und die moglichen Folgen einer
Untersuchung aufzukldren und zu beraten. Wenn es
um genetische Untersuchungen geht, diirfen nur
Arztinnen und Arzte die Beratung iibernehmen, die
dafiir eine Berechtigung erworben haben. Das kann
lhre Frauendrztin oder lhr Frauenarzt sein, eine Praxis
oder ein Institut fir Pranataldiagnostik oder Human-
genetik.

Die psychosoziale Beratung

Sie wird vor allem von Schwangerschaftsberatungs-
stellen angeboten. Sie werden dort personlich, online
oder telefonisch beraten (auf Wunsch auch anonym).
Die Beratung kann bei der Entscheidung fiir oder
gegen einen Test helfen, aber auch beim Umgang mit
einem auffalligen Ergebnis. AuRerdem kénnen Sie
dort Erwartungen und Sorgen besprechen, die mit
Ihrer Schwangerschaft verbunden sind. In der manch-
mal belastenden Wartezeit auf ein Testergebnis kann
sie ebenfalls unterstiitzen.

Arztinnen und Arzte sind vor genetischen Untersuchungen
und nach einem auffalligen Befund verpflichtet, auf den
Anspruch einer genetischen und psychosozialen Beratung
hinzuweisen. Auf Wunsch mussen sie konkrete Kontakte zu
Schwangerschaftsberatungsstellen vermitteln. Sie nennen
auch Kontaktadressen von Selbsthilfegruppen oder Behin-
dertenverbanden.

Fur die Leistungserbringung bedarf es
noch der Festlegung der arztlichen Vergutung.

4 Vorgeburtliche Untersuchungen

Aufklarung und Beratung 5




Was sind Trisomien? Was bedeutet ein Kind mit einer Trisomie

fiir das Familienleben?

Bei Trisomien sind bestimmte Chromosomen in den Zellen
des Kindes dreifach statt zweifach vorhanden. Dies ver-
dndert die Entwicklung des Kindes schon im Mutterleib.
Folgende Trisomien kénnen durch vorgeburtliche Unter-

Diese Frage lasst sich nicht allgemein beantworten, denn
jede Familie macht ihre ganz eigenen Erfahrungen. Es hangt
davon ab, wie gut ein Kind und seine Familie unterstiitzt

Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive
Prinataltest (NIPT) auf

Trisomie 13,18 und 21

Eine Versicherteninformation

6

suchungen erkannt werden:

Trisomie 21 (Down-Syndrom)

Kinder mit Down-Syndrom entwickeln sich ganz unter-
schiedlich. Sie sind von ihrer Persénlichkeit her genauso
vielfdltig wie andere Kinder. Auch wenn sie bestimmte
korperliche Merkmale haben und sich meist langsamer
entwickeln: Oft haben sie nur leichte Beeintrachtigungen
und konnen vieles, das andere auch konnen. Einige leben
als Erwachsene weitgehend selbststandig. Andere sind

stdrker beeintrachtigt und brauchen mehr Unterstiitzung.

Viele werden 60 Jahre und dlter. Wie sich ein Kind mit
Down-Syndrom entwickeln wird, ldsst sich vor der Ge-
burt nicht feststellen.

Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)

Kinder mit Trisomie 18 haben Fehlbildungen am Kopf,
am Korper und an den inneren Organen. Diese sind hdu-
fig im Ultraschall erkennbar. Fast alle Kinder haben einen
schweren Herzfehler. Sie sind geistig stark behindert.

Die meisten Kinder sterben noch im Mutterleib oder in
den ersten Tagen nach der Geburt. Etwa 10 Prozent der
lebend Geborenen kénnen bis zu fiinf Jahre oder dlter
werden. Dies gilt aber in erster Linie fiir Kinder mit leich-
teren Fehlbildungen.

Trisomie 13 (Pitau-Syndrom)

Diese Kinder haben verschiedene, fast immer schwere
korperliche Fehlbildungen, die sich auch im Ultraschall-
bild zeigen. Typisch sind Veranderungen des Herzens und
des Gehirns, viele haben eine Lippen-Kiefer-Gaumen-
Spalte. Hinzu kommt eine starke geistige Behinderung.
Ihre Lebenserwartung ist ahnlich wie die von Kindern mit
einer Trisomie 18.

wird und wie es gelingt, das gemeinsame Leben zu gestal-
ten. Auch die Art der Trisomie spielt eine Rolle.

Kinder mit einem Down-Syndrom brauchen besondere
Unterstiitzung — manche mehr, andere weniger. Viele ent-
wickeln sich gut und sind oft sehr zugewandte, fréhliche
und zufriedene Menschen. Die meisten Kinder mit Down-
Syndrom erlernen Alltagsfahigkeiten wie Lesen und Schrei-
ben. Viele Eltern berichten von einem ziemlich normalen
und erfiillten Leben mit ihren Kindern. Natiirlich bringt es
auch eigene Herausforderungen mit sich.

Neben einer frithzeitigen Forderung ist wie bei allen Kindern
die Bindung zur Familie und anderen Menschen sehr wich-
tig. Den meisten Eltern gelingt es, mit den Anforderungen
gut umzugehen. Dabei kénnen verschiedene Unterstiit-
zungsangebote helfen, beispielsweise Frithforderstellen,
Beratungsstellen, Wohlfahrts- und Elternverbdande und
sozialpddiatrische Zentren. Die Krankenkassen und andere
Trager finanzieren verschiedene Unterstiitzungsleistungen.

Kinder mit einer Trisomie 13 oder 18 bené&tigen immer
umfassende Hilfen. Ihre Familien haben oft nur wenige
gemeinsame Tage, selten auch Monate oder Jahre mit dem
Kind. Auch in dieser Situation kann ein bereicherndes
gemeinsames Leben gelingen.

Fir die Leistungserbringung bedarf es
noch der Festlegung der arztlichen Vergitung.

Was sind Trisomien?

Was sind Trisomien?
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< 8 Wie hdufig sind Trisomien?

N
L‘ Die folgende Tabelle zeigt, dass Trisomien bei Schwangeren
in jedem Alter selten sind. Die Haufigkeit nimmt mit dem
Alter aber zu. Die haufigste Trisomie ist das Down-Syndrom

(Trisomie 21).

Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive
Prinataltest (NIPT) auf
Trisomie 13,18 und 21

Eine Versicherteninformation

Zahl der Trisomien pro 10000 Schwangerschaften

Alter der

Schwangeren

20-24 8 2 1

Jahre von 10000 von 10000  von 10000
25-29 10 2 1

Jahre von 10000 von 10000  von 10000
30-34 17 3 2

Jahre von 10000 von 10000  von 10000
35-39 52 10 4

Jahre von 10000 von 10000  von 10000
iiber 40 163 41 10

Jahre von 10000 von 10000  von 10000

Quelle: EUROCAT

Beispiel:

Etwa 1 7 von 10000
Schwangeren zwischen
30 und 34 Jahren
erwarten ein Kind
mit einem Down-
Syndrom.

Fir die Leistungser

8 Was sind Trisomien? noch der Festlegung de

Trisomien sind in jedem Alter selten. Deshalb sind die
Angaben zur Haufigkeit auf 10000 Frauen bezogen.
Die folgende Grafik soll das veranschaulichen.

Diese Punkte entsprechen 10000 schwangeren Frauen.

bringung bedarf es

r arztlichen Vergiitung. 9

Was sind Trisomien?
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Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive
Prinataltest (NIPT) auf
Trisomie 13,18 und 21

Eine Versicherteninformation

Was ist ein nicht invasiver
Prinataltest (NIPT)?

Mit einem nicht invasiven Pranataltest (NIPT) lisst sich
kindliches Erbgut (die DNA) aus der Plazenta (Mutterkuchen)
untersuchen. Da fiir den Test kein Eingriff in die Gebar-
mutter nétig ist, wird er ,nicht invasiv* (nicht eingreifend)
genannt. Beim NIPT besteht kein Risiko einer Fehlgeburt.

Fur den Test wird Blut aus der Armvene einer Schwangeren
entnommen. |hr Blut enthdlt etwa ab der 10. Woche so viel
Erbgut des ungeborenen Kindes, dass es im Labor unter-
sucht werden kann.

Das Testergebnis liegt meist innerhalb von einer Woche vor.
Es wird von der Arztin oder dem Arzt in einem Gesprich
mitgeteilt.

Wichtig ist: Mit einem NIPT werden nur einzelne
genetische Veranderungen untersucht. Ob das
ungeborene Kind insgesamt gesund ist, kann der
Test nicht erkennen.

Es ist auch moglich, vorher abzusprechen, sich nur bestimm-
te Ergebnisse eines NIPT mitteilen zu lassen: zum Beispiel
nur das Ergebnis zu den Trisomien 13 und 18, aber nicht
zum Down-Syndrom.

Wann wird der NIPT von den Krankenkassen
iibernommen?

Die gesetzlichen Krankenkassen iibernehmen die Kosten
fiir einen NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21. Dieser Test ist keine
Routineuntersuchung. Die Kosten werden titbernommen,

® wenn sich aus anderen Untersuchungen ein Hinweis
auf eine Trisomie ergeben hat oder

® wenn eine Frau gemeinsam mit ihrer Arztin oder ihrem
Arzt zu der Uberzeugung kommt, dass der Test in ihrer
personlichen Situation notwendig ist.

Diese Situation kann entstehen, wenn die Moglichkeit einer
Trisomie eine Frau so stark belastet, dass sie dies abkldren
lassen mochte.

Ein Hinweis auf eine Trisomie kann sich zum Beispiel durch
die normalen Vorsorgeuntersuchungen oder das sogenannte
Ersttrimester-Screening (ETS) ergeben, das manche Frauen-
drztinnen und -arzte zwischen der 12. und 14. Woche an-
bieten. Das ETS besteht aus einer Ultraschalluntersuchung
und der Bestimmung bestimmter Blutwerte der Mutter. Dies
kann Hinweise auf Trisomien und andere Auffalligkeiten
ergeben. Ein ETS kann eine Trisomie aber nicht sicher fest-
stellen, sondern nur eine Wahrscheinlichkeit errechnen. Ein
ETS wird in der Regel nicht von den Krankenkassen bezahlt
und kostet zwischen 150 und 250 Euro.

ETS = Screening auf Trisomien?

Fur die Leistungserbringung bedarf es
noch der Festlegung der arztlichen Vergiitung.

10 Wasist ein NIPT? Wasist ein NIPT? 11




Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive
Prinataltest (NIPT) auf
Trisomie 13,18 und 21

Eine Versicherteninformation

Was bedeutet das Ergebnis
des NIPT?

Ihre Arztin oder Ihr Arzt wird Sie iiber das Testergebnis
informieren und dariiber aufklaren, was daraus folgt.
Die folgenden drei Ergebnisse sind moglich.

»Der Test kann nicht ausgewertet werden*

Der NIPT lasst sich manchmal nicht auswerten, weil
die Blutprobe zu wenig Erbgut des ungeborenen
Kindes enthilt. Bei etwa 2 bis 6 von 100 Schwangeren
ist das Ergebnis nicht eindeutig. Dann kann der NIPT
etwas spater wiederholt werden. Unter Umstdanden
schldgt die Arztin oder der Arzt auch direkt eine
Fruchtwasseruntersuchupg vor.

Wie wird ein auffilliges NIPT-Ergebnis
abgeklart?

Ein auffilliges Testergebnis kann nur durch einen Eingriff
sicher bestdtigt oder widerlegt werden, bei dem das Erbgut
des Kindes untersucht wird. Dazu gibt es zwei Moglich-
keiten:

Entnahme von Gewebe aus der Plazenta (Chorionzotten-
biopsie): moglich ab der 12. Schwangerschaftswoche.
Das Gewebe wird im Labor untersucht. Ein vorlaufiger
Befund liegt nach etwa zwei Tagen vor, das endgtiltige
Ergebnis nach zwei bis drei Wochen.

Entnahme von Fruchtwasser (Amniozentese): moglich
ab etwa der 16. Woche. Das Ergebnis liegt nach etwa zwei
Wochen vor. Es gibt einen Schnelltest, der nach ein bis

edeutung von Testversagerndalsch dargesteiit

»Der Test ist unauffallig”

Dieses Ergebnis ist sehr zuverlassig. Es ist sehr
unwabhrscheinlich, dass das Ungeborene eine Trisomie
hat. Zur Abkldrung einer Trisomie sind dann keine
weiteren Untersuchungen wie eine Fruchtwasser-
untersuchung notig.

»Der Test ist auffallig*

Dieses Ergebnis ist ein starker Hinweis auf eine
Trisomie. Dennoch kommt es vor, dass das Ergebnis
des NIPT falsch ist, das Kind also doch keine Trisomie
hat. So ist es moglich, dass nur in einem Teil der Zellen
der Plazenta eine Trisomie vorliegt. Zur Abkldarung

ist dann zum Beispiel eine Fruchtwasseruntersuchung
notig.

Bei beiden Untersuchungen fiihrt die Arztin oder der Arzt
unter Ultraschallkontrolle eine diinne Nadel durch die
Bauchdecke in die Gebarmutter ein. Eine Betaubung ist
meist nicht notwendig.

Der Eingriff selbst ist kérperlich wenig belastend. Einige
Stunden bis Tage kann ein leichtes Ziehen im Unterleib zu
spiren sein.

Schwerwiegender ist aber, dass etwa 1 bis 4 von 1000 Frauen
durch den Eingriff eine Fehlgeburt haben. Deshalb versucht
man, diese eingreifenden Untersuchungen moglichst zu
vermeiden.

Fur die Leistungserbringung bedarf es
noch der Festlegung der arztlichen Vergiitung.

12 Was bedeuten die Testergebnisse?

Was bedeuten die Testergebnisse? 13




Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive
Prinataltest (NIPT) auf
Trisomie 13,18 und 21

Eine Versicherteninformation

Wie zuverlassig ist ein NIPT?
Grundsatzlich ist ein NIPT zwar genau, trotzdem kommt
es auch zu falschen Ergebnissen. Deshalb kann der Test
keine sichere Diagnose einer Trisomie stellen.

Bei einem NIPT kdnnen zwei Fehler passieren:

® Eine Trisomie wird iibersehen. Beim Down-Syndrom

passiert das bei weniger als 1 von 10000 Untersuchungen.

® Der NIPT ist auffdllig, das Ungeborene hat aber in
Wirklichkeit keine Trisomie. Das wird falscher Verdachts-
befund genannt. Dazu kommt es beim Down-Syndrom
in etwa 5 von 10000 Untersuchungen.

Bei Trisomie 13 und 18 passieren solche Fehler haufiger
als beim Down-Syndrom.

Das Beispiel zum Down-Syndrom auf der folgenden
Seite zeigt:

® Bei den allermeisten Frauen ist der NIPT unauffallig.

® Auch wenn der NIPT ein auffdlliges Ergebnis zeigt, heil’t
es nicht, dass das Ungeborene tatsédchlich eine Trisomie
hat. Es kann auch ein falscher Verdachtsbefund sein.

® Um das auszuschlieRen, ist es notig, einen auffalligen
NIPT-Befund durch einen Eingriff weiter abklaren zu
lassen.

Zuverlassigkeit: Beispiel Down-Syndrom

Das Verhdltnis von richtigen zu falschen Befunden hangt
davon ab, wie wahrscheinlich eine Trisomie ist. Diese Wahr-
scheinlichkeit hangt unter anderem vom Alter ab.

Stellen Sie sich eine Gruppe von 10000 Schwangeren vor,
von denen 10 ein Ungeborenes mit einem Down-Syndrom
haben. Wenn alle diese Frauen ein auswertbares Ergebnis
erhalten, ergibt sich Folgendes:

10000 Frauen
erhalten ein
Testergebnis.

Bei 15 Frauen
ist der Test auffallig.

10 Frauen 5 Frauen
haben tatsachlich haben kein Kind mit
ein Kind mit einem einem Down-Syndrom,
Down-Syndrom. obwohl der Test
auffallig war.

Mit anderen Worten: In diesem Beispiel ist jedes dritte
auffillige Ergebnis falsch (bei 5 von 15 Frauen).

Fur die Leistungserbringung bedarf es
noch der Festlegung der arztlichen Verglitung.

14 Wie zuverlissig ist ein NIPT?

Wie zuverldssig ist ein NIPT? 15




Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive
Prinataltest (NIPT) auf
Trisomie 13,18 und 21

Eine Versicherteninformation

Vor einer Untersuchung -
wie entscheiden?

Die Entscheidung fiir oder gegen eine Untersuchung

wie den NIPT kann schwerfallen. Manche Frauen oder
Paare fithlen sich gedrangt, schnell zu entscheiden, ob sie
einen Test machen wollen. Es ist jedoch genug Zeit, sich
umfassend drztlich oder psychosozial beraten zu lassen.
Eine Frau hat zudem das gesetzliche Recht, allein zu ent-
scheiden.

Viele entscheiden sich fiir vorgeburtliche Untersuchungen,
weil sie so weit wie moglich sichergehen mochten, dass

ihr Kind keine gréRere Beeintrachtigung hat. Ein unauffal-
liges Ergebnis kann Sorgen nehmen. Auf der anderen Seite
konnen Untersuchungen aber auch verunsichern. Zudem
bieten sie keine ,,Garantie": Nicht alles kann wahrend der
Schwangerschaft erkannt oder ausgeschlossen werden.

Andere entscheiden sich von vornherein gegen bestimmte
vorgeburtliche Untersuchungen, wie etwa auf Trisomien.
Ein Grund kann sein, dass sie das Kind so annehmen moch-
ten, wie es ist. Ein Schwangerschaftsabbruch kommt fiir

sie nicht infrage.

Nicht alle, die sich fiir solche Untersuchungen entschei-
den, mochten die Schwangerschaft spater abbrechen. Ein
Testergebnis kann auch Anlass sein, sich auf ein Kind mit
Trisomie einzustellen und sich vorzubereiten. Zudem kann
es immer sein, dass man seine Einstellung wéahrend der
Schwangerschaft andert.

Was, wenn eine Trisomie
festgestellt wird?

Durch eine Abklarungsuntersuchung kann sich ein Hinweis
auf eine Trisomie bestdtigen. Dann stellt sich fir einige
Frauen oder Paare die Frage, ob sie die Schwangerschaft
fortfithren oder abbrechen. Sie fithlen sich haufig unter
Druck, vor der 12. Woche entscheiden zu mussen. Zeitdruck
gibt es bei einer Trisomie aber nicht: Ein Abbruch ist auch
nach der 12. Woche méglich. Es ist also genug Zeit, um sich
psychosozial beraten zu lassen, mit Familie, Freundinnen
und Freunden dariiber zu sprechen und zu einer passenden
Entscheidung zu kommen.

Zudem besteht die Moglichkeit, Kinder oder Erwachsene
mit Down-Syndrom zu treffen oder sich mit den Eltern
auszutauschen. Arztinnen und Arzte kénnen Adressen von
Selbsthilfegruppen nennen, die dann einen Kontakt ver-
mitteln.

Viele Kinder mit den Trisomien 13 und 18 leben nach der
Geburt nur eine kurze Zeit. Es gibt Frauen und Paare, die
ihr Kind trotzdem zur Welt bringen méchten. Sie méchten
nicht , bestimmen® wann das Kind aus dem Leben tritt.
Eine solche Geburt wird medizinisch und psychologisch
begleitet und ,,palliative Geburt" genannt. Sie gibt Eltern
die Moglichkeit, ihr Kind kennenzulernen und sich von
ihm zu verabschieden.

Fir die Leistungserbringung bedarf es

16 Wie entscheiden?

noch der Festlegung der arztlichen Vergiitung.

Wie entscheiden? 17
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Bluttest auf Trisomien
Der nicht invasive
Prinataltest (NIPT) auf
Trisomie 13,18 und 21

Eine Versicherteninformation

Uberblick: Vorgeburtliche Untersuchungen

Wichtig: Alle diese Untersuchungen sind freiwillig.

Standard-
untersuchungen

9.-12. Woche:
Ultraschall

Hinzu kommen weitere
Untersuchungen wie
Abtasten des Bauches
und Blutabnahmen.

Standarduntersuchun-
gen sollen abschdtzen,
ob die Schwanger-
schaft und die Ent-
wicklung des Kindes
normal verlaufen.

19.-22. Woche:
Ultraschall

29.—32. Woche:
Ultraschall

SSw?
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Zusitzliche
Untersuchungen

Ab 10. Woche:
Nicht invasiver
Prdnataltest

(NIPT)

Kann einen Hinweis
auf eine Trisomie
geben.

2 Seite 10

Ab 12. Woche:
Entnahme von
Gewebe aus der
Plazenta
(Chorionzotten-
biopsie)

2 Seite 13

Ab 16. Woche:
Entnahme von
Fruchtwasser
(Amniozentese)
2 Seite 13

Dienen zur Abkldrung
eines Verdachts

auf Trisomien oder
anderer Auffdlligkeiten.

Es gibt weitere Untersuchungen, die in der Regel selbst
bezahlt werden miissen. Dazu gehort beispielsweise das
Ersttrimester-Screening (ETS). Dies kann Hinweise auf
verschiedene Auffalligkeiten geben, auch auf Trisomien.

! Schwangerschaftswoche

20 Weitere Informationen

F

Welche Fragen haben Sie?

Hier konnen Sie Ihre Fragen notieren:

Fur die Leistungserbringung bedarf es
noch der Festlegung der arztlichen Vergiitung.

Platz fiir Ihre Fragen 21




InNformationsbroschure

Gravierende Fehler der obligatorischen
Informationsbroschure wurden auch nach drei
Anhorungen (DEGUM, DGGG, GeKo, DGPM)

nicht korrigiert.
Das BMG hat die Broschure nicht beanstandet.

G-BA definiert jetzt Ziffern fUr genBer + Labor.



G-BA zum Umfang der Beratung

Umfassende wissenschaftlich fundierte Aufklarung und Beratung soll

die Vor- und Nachteile der jewelligen Untersuchungen
welche Erkrankungen / Fehlbildungen diagnostiziert werden
welche entsprechende Behandlung moglich ist

wie die jewellige Untersuchung durchgefuhrt werden soll
die Aussagekraft des Untersuchungsergebnisses

die mdoglichen Konsequenzen fUr die Schwangerschaft

fur die risikoschwangere Frau verstandlich darlegen.

G-BA Anfrag 2016



Anomalien pro 10.000 Graviditaten

ACOG 2020, DEGUM 2019

Alter Trisomie | Trisomie SCA Genetik Genetik Ultra-
21 18,13 ,Ubrige* | gesamt | schall
20 8 3 34 37 82 150
1:1250 1:3300 1:300 1:270 1:122 1:67
25 10 3 34 37 84 150
1:1000 1:3300 1:300 1:270 1:119 1:67
30 14 6 34 37 91 150
1:714 1:1600 1:300 1:270 1:110 1:67
35 34 13 35 37 119 150
1:294 1:770 1:290 1:270 1:84 1:67
40 116 44 51 37 248 150
1:86 1:230 1:200 1:270 1:40 1:67




Forensische Risiken fur
orimdrbetreuende FA

Die Vieltalt fetaler Anomalien zu erlautern wird
zwar gefordert, in den Informationen jedoch
nicht abbgebildet.

Der ,,besondere Uberwachungsbedarf

umgeht die Risikoschwelle und lastet den FA

die forensische Verantwortung aut.



Narrative in der Pranataldiagnostik

« NIPT gibt Sicherheit — ohne Risiko

« Diagnostische Punktionen sind gefahrlich
« Selbstzahlerleistungen sind unnotig

« Junge Schwangere haben kaum Risiken

Narrativen kann man auf der rationalen Ebene nicht
widersprechen.

Alternative: Die Ebene der Zahlen verlassen



Leitlinien und Stellungnahmen

medgen 2018 - 30:469-522 Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik e.V. (GfH)" ‘ 1 ]
31 Berufsverband Deutscher Humangenetiker e.V. (BVDH)? - kw
inchen, Deutschland t

umangenetik e.V. - Deutschial
izin Verlag GmbH. All 2Berlin, Deutschland

S2k-Leitlinie
Humangenetische Diagnostik
und Genetische Beratung

© Deutsche
Published by Springt
rights reserved 2019

3. Inanspruchnahme, Rahmenbedingungen

3.1.

Die Inanspruchnahme der genetischen Beratung ist freiwillig. Sie
darf nur unter Einhaltung der fiir arztliche Mafinahmen allge-
mein geforderten Rahmenbedingungen durchgefiihrt werden [4,
7,47, 15, 31].

Kommentar Zu den genannten allgemeinen Rahmenbedingun-
gen zdhlen u.a. Aufklarungspflicht, Schweigepflicht und Daten-
schutz.




Genetische Beratung vor NIPT

Hierbei ergeben sich je nach Qualifikation des Arztes

verschiedene Moglichkeiten:

= bei Nichtvorhandensein der Qualifikation fir die genetische Beratung
wird die Patientin an einen hierfur qualifizierten Arzt (iberwiesen

oder

= die Patientin fiihlt sich nach Aufklarung des Arztes bereits ausreichend
informiert und verzichtet schriftlich auf die genetische Beratung
(§10 Abs. 2 GenDG). Bei auffalligem Ergebnis sollte der Patientin, trotz
Verzicht, erneut eine genetische Beratung angeboten werden.




Gemeinsamer

BQSCh I uss Bundesausschuss

des Gemeinsamen Bundesausschusses uber
eine Anderung der Mutterschafts-Richtlinien:
Nicht-invasive Pranataldiagnostik zur
Bestimmung des fetalen Rhesusfaktors im
Rahmen der Mutterschafts-Richtlinien

Vom 20. August 2020

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) hat in seiner Sitzung am 20. August 2020
beschlossen, die Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL) in der Fassung vom 10. Dezember 1985
(BAnz. Nr. 60a vom 27. Marz 1986), zuletzt gedndert am 20. Februar 2020 (BAnz AT
27.04.2020 B3), wie folgt zu andern:

NIPT des fetalen RhD
Ist GKV-Leistung seit dem 1.Juli 2021



Beratung und Labor

I —

Beratung nach GenDG zum 01788* 9,34 €
nicht-invasiven Pranataltest (84 Punkte)
Rhesus D (NIPT-RhD) gemaf
Abschnitt C und Anlage 7 der
Mutterschafts-Richtlinien

01869* 100,68 €

Prénatale Bestimmung des
fetalen Rhesusfaktors D durch
Untersuchung des RhD-Gens

an fetaler DNA aus miitter-
lichem Blut von RhD-negativen
Schwangeren mit einer Einlings-
schwangerschaft im Rahmen der
Mutterschaftsvorsorge

(905 Punkte)

EBM (ab 1. Juli 2021

hochstens zweimal je Schwangerschaft
berechnungsfahig

Die Gebiihrenordnungsposition 01788 ist nur von
Facharzten fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe be-
rechnungsfahig, die die Qualifikationsvoraussetzung zur
fachgebundenen genetischen Beratung gemaf8 Gendiag-
nostikgesetz und Richtlinie der Gendiagnostikkommission
erfiillen oder Facharzte fiir Humangenetik oder auf dem
Fachgebiet entsprechend qualifizierte Arzte mit der Zu-
satzbezeichnung Medizinische Genetik sind.

hochstens zweimal im Krankheitsfall

1x3920
1x3922
3x3924

1x60,33 €
1ix:33,52°€
3x20,11 €

Gesamtsumme
=154,18 €




NIPT 2022

NIPT vermehrt auch bei jUngeren Frauen

FrUhe Organdiagnostik keine GKV-Leistung
Lusatzliche Untersuchungen an zellfreier DNA
Genetische Beratung in die Praxen ausgelagert
Parallelberatung



Diagnostische Punktionen 1970-2020

Jahr Al CVS Summe
1970 6 - 6
1980 6.500 - 6.500
1990 40.361 4.300 44.661
2000 72.260 4.300 76.560
2010 26.691 4.746 31.347
2020 7.182 4.284 11.466
Kahler 2021

Scharf 2021




Das A priori Risiko ist individuell ...

... und korreliert tUr jede Schwangere mit
® Alter

®* Hypertension

®* BMI

® niedrigem/hohem B-HCG

® niedrigem PAPP-A

®* Pathologie im US

® Abortanamnese

© B|UTUﬂg Akolekar 2015
. WUIff 2016
® Variable: Erfahrung der Punkteure Beta 2019

Gil 2020



Ursachen diskrepanter Befunde

niedrige plazentare (fetale) Fraktion
begrenzte plazentare Mosaike .
fetoplazentare Mosaike
Sequenziertiefe

vanishing twin = A
maternale Anomalie des Karyotyps
okkultes maternales Malignom

Mutter und Plazenta werden gescreent
Bianchi 2017 Genet Med Grati 2017 Prenat Diagn




NIPT positiv, Fet unauffallig:
CVS oder Ale¢

The type of feto-placental aneuploidy detected by cfDNA testing
may influence the choice of confirmatory diagnostic procedure’

Francesca Romana Grati' *, Komal Bo}of, Francesca Malvestiti', Cristina Agroti‘, Beatrice Grimi', Barbara Malvestiti', Eva Pompilii',

Federico Maggi', Susan Gross>, Giuseppe Simoni' and Jose Carlos P. Ferreira®

'Toma Advanced Biomedical Assays, Busto Arsizio, Varese, lialy

2D(—:cpcxrrmenr of Obstetrics, Gynecology and Women's Health at Albert Einstein College of Medicine, Bronx, NY, USA
3Natera, San Carlos, CA, USA

“1st Department of Obstetrics and Gynecology, Medical University of Warsaw, 02-015, Warsaw, Poland
*Correspondence fo: Francesca Romana Grati. E-mail: fgraii@omalab.com

"The data reported in this paper was presented at the 14th World Congress in Fetal Medicine, held between the 215t and the 25t of June of 2015 in Crete, Greece Tris O m i e 2 .l O d er ] 8
ABSTRACT 2-4 % Diskrepanzen

Objectives Cell-free DNA (cfDNA) screening can provide false positive/negative results because the fetal fraction

originates primarily from trophoblast. Consequently, invasive diagnostic testing is recommended to confirm a high-
risk result. Currently, there is debate about the most appropriate invasive method. We sought to estimate the
frequency in which a chorionic villus sampling (CVS) performed after a high-risk c¢fDNA result would require a

follow-up amniocentesis due to placental mosaicism. Tris O m i e ] 3 O d er 45 , X

Methods Analyses of the frequencies of the different types of mosaicism involving cytotrophoblasts, for trisomies 21 .
(T21), 18 (T18), 13 (T13) and monosomy X (MX) among 52 673 CVS karyotypes obtained from cytotrophoblast, 22 -59 ;o DISkrepO nzen
mesenchyme and confirmatory amniocentesis.

Results After a high-risk cfDNA result for T21, 18, 13 and MX, the likelihood of finding CVS mosaicism and need for
amniocentesis is, respectively, 2%, 4%, 22% and 59%. When mosaicism is detected by CVS, the likelihood of fetal
confirmation by amniocentesis is, respectively, 44%, 14%, 4% and 26%.

Conclusions In cases of high-risk cfDNA results for T21/T18, CVS (combining cytotrophoblast and mesenchyme
analysis) can be considered, but with the caveat of 2-4% risk of an inconclusive result requiring further testing. In
high-risk results for MX/T13, amniocentesis would appear to be the most appropriate follow-up diagnostic test,
especially in the absence of sonographic findings. © 2015 John Wiley & Sons, Ltd.

Grati 2015 Prenat Diagn



39] NIPT pos Tris 21 &
CVS Kurzzelt (Zytotrophoblast) 47, XY+2]
CVS Langzeit (Mesenchym)  46,XY
AC STR-Schnelltest 46, XY
AC Zellkultur 46, XY

# 343295



Dichoriale Geminigraviditat
36 J, Gl PO

Nicht-invasiver Pranatal-Screening-Test (Panorama ™.Test)

Analyse Ergebnis Ret. Bereich  Individuelies RiSiKo
aulgrund des Pancrama-Tess
Geschlecht dizygote Zwilinge W Vortersagowert (NPV): Der negative Vortersagewen bt an, mit welcher Wishrschelnichieit e negaver Batung
mannlich & DR M
weiblich r -
2 ENNSE W Sensatrvitat | Spezifiest T PPV NEV
Fetale Fraktion 380%&360%  >2.70% Tz [>%0% PR o I D
" o Trisomie 18: *93.:"& > 99 % | B30% 1> 90.09 % il
Trisomie 21 niedriges Risiko <1/4.000 2990 % 1B 0% X7 ] —
Trieamio 12 arhAhtae Rleiva PRIk S200% = 90 % "".’31: - 2 .”" 0N .
Trisomie 13 miedriges Risiko <1/ 10.000 — S— l 5 _ 1> 9%00% ]
Testmethode: DNA wird aus cem mitterdichen Bit das auch plazentare DNA bemhatet, sobert. Bastirrrte Tolo cmm
o Hmm & Ammﬁ ING ittel anec Hoh-Thresnhm .50 mar wessdnmanen  aovy e
Beurteilung Panorama-Test: Mt Natwras egenem Algor us anay‘-n und 80 die Anzahi der fetalon C«Munooomc'\ 13 18 27X
Es konnte ein erhOhtes Risiko fir die Trisomie 18 festgestel werden und Y amechnet. Dabel werden Aneuplowdien diser Chromasomen und. falls GEwunscHt wird, Mikcoced der o

Lool idemsfiziers. Solte eie Blutprobe nighvt don Qualtitectondorde ortaproanen, hann for dc botrofoncn O'mn hoen
Ergeteis ausgegeten werder Dise: Tast Denclige ene ausreichend hohe fetale DNA-Fraktionen, um ek Ergabnis lieferm 2u
kdonen

15+1 Amniozentese: 46,XY und 46,XX
US: Dezente FW-Mengendifferenz

# 340866



Positive und negative Pradiktion

Pravalenz DR falsch PPV NPV
positiv

PE< 32w 1:200 80% 5% /,4% 99.,9%
Herz 1:200 50% 5% 4,8% 99.7%
Trisomie 21 1:1.000 99% 0,2% 33% 99.7%
28 Jahre

22911.2 1:1.000 /0% 0,2% 26% 99.,9%
Trisomie 21 1:100 99% 0,2% 83% 99.9%
38 Jahre

microdel 1:10.000 90% 1% 0,9% 99.9%




Integration von ETS
... ermoglicht die Bestimmung
des Risikoprofils

der Schwangeren und des Feten



Beratung 2022

* NIPT ist —richtig eingesetzt — ein sinnvolles Werkzeug
« Frohe Organdiagnostik ist ein MUSS

« Standardisierte NT-Messung

 NT > 95. Perzentile ist ein Dreifach-Marker

« Keine Stand alone Losungen

« Kein Screening auf Anomalien der Gonosomen

« Je breiter das Screening, desto haufiger Fehlalarm

« Mikrodeletionen und RATs — Falsch positiv Rate hoch
« ZurUckhaltung bei dichorialen Gemini



US-Screening 1
80 bis 11+6

.

Beratung nach GenDG
Uber fetale Anomalien

A

unauffaliig |

nichts
bis 20*

US2/US2b

20%0 bis 22*0




US-Screening 1
8+0 bls 11+6

Beratung nach GenDG
Uber fetale Anomalien

Frihe Organdlagnostlk CVsS

11+0 bis 13+6 ab 111
-
[
| unauffillig J

|
[mat Faktor l— Biochemie H Doppler I

mtermedlar negativ
<1:100 Und >1:1.000 < 1:1.000

5% L 15% ] 80%
90% Aneuploid. 5-10% Aneuploidien °
80% "se"ene“ 10% “seltene* U 2% AneUp|O|d|eﬂ

CVS l | NIPT
ab 11+ ab 11+
ﬁ
Contingent Screening:

o157 l pelieleienl S Kombiniertes ETS vor NIPT

20%0 bjs 22+0




US-Screening 1

80 bis 11+6
|

Beratung nach GenDG PCR, Karyotyp

Uber fetale Anomalien
1

N

PCR, Array CGH

N

Friihe Organdiagnostik

11*0bis 13*6
|

- unauffallig j

|
[mat. Faktor l— Biochemie H Doppler I

intermediar negativ
. <1:100 und >1:1.000 < 1:1.000

L 5% ] L 15% 80%
90% Aneuploid. 5-10% Aneuploidien °
80% "se"ene“ 10% “seltene* t 2% AneUp|O|d|eﬂ

Hydropspanel

L Einzelgen, Panel

L Klinisches Exom

l
CVs NIPT
4 ) )
AC Contingent Screening:
ap 15+ | | Feindiagnostik /US 2b Kombiniertes ETS vor NIPT

20%0bis 22*0




Fachgebundene genetische Beratung

ERLANGUNG DER QUALIFIKATION ZUR FACHGEBUNDENEN GENETISCHEN BERATUNG

1. Voraussetzung: Theoretischer Teil

Méoglichkeiten der Erlangung der Qualifikation zur genetischen Beratung

Arzte, deren Facharztzulassung
< 5 Jahre zuriick liegt

Arzte, deren Facharztzulassung
> 5 Jahre zuriick liegt

2. Voraussetzung: Praktisch-kommunikativer Teil (A oder B)

Option A

J

Option B

= 72 Std. Qualifikation nach Richtlinie
der Gendiagnostik-Kommission
(GEKO-RL)

= Abschluss kann mit Lernerfolgskont-
rolle erfolgen (fakultativ)

= Regelung der Weiterbildungsordnun-
gen der jeweiligen Landesarztekam-
mern beachten

= 72 Std. Qualifikation gem. GEKO-RL
freiwillig

= Wissenskontrolle gem. GEKO-RL
mit 20 Fragen, von denen 12 richtig
beantwortet werden miissen
(Landesarztekammern bieten z.T.
Refresher-Kurse zur Vorbereitung an)

= Min. 10 praktische Ubungen
anhand von Beispielfallen aus
oder in genetischer Beratungen
- Unter Supervision eines
Facharztes fiir Humangenetik
oder eines Arztes mit Zusatzbe-
zeichnung Medizinische Genetik

= Alternative: Bereits ausrei-
chend ist der Nachweis einer
Qualifikation zur psychosoma-
tischen Grundversorgung oder
aquivalenter Weiterbildungs-
oder Fortbildungsinhalte

Zur Qualifikation fiir die fachgebundene genetische Beratung miissen der theoretische und der praktische Teil (Voraussetzung 1 und 2) nachgewiesen werden.




Test Screeningparameter vanish. Eizell- € RhD
auBBer 21,18,13,X,Y twin spende
fetalis Monosomie X (45,X) nein ja 269 *
harmony nur 47,+21 nein ja 199 *
+Trisomie 18,13 229
+SCA 299
22911.2 +35
NIPT (MGZ) nur 47,+21 FPR ja 269 *
+18,13 hoher 269
+SCA +>7Mb+RAT 299 /349
Panorama Triploidie ja ja 239 -
+22qg11 269
SCA, Triploidie, mo/di 299
+22qg11 319
1036, 5p, PWS/AS 449
PraenaTest nur 47,+21 ja ja 169 -
+18,13 +RAT 228 /378
+18,13,SCA +RAT 268 /418
22911.2 +39
Veracity ja ja 229 *
SCA 269
22q11,1p36, 17p11.2,
4p16.3 299

Oktober 2021




10.

10 Regeln fiir die Durchfiihrung eines NIPT-Tests

NIPT erfordert eine arztliche Aufklarung und genetische Beratung nach GenDG.

NIPT erlaubt derzeit zuverlassige Aussagen zu Trisomie 21, 18, 13, jedoch keine
Aussagen zu strukturellen Fehlbildungen. Diese machen jedoch den Grof3teil der
perinatal relevanten Anomalien aus. Auch lassen sich die meisten anderen
Chromosomenstorungen und syndromale Erkrankungen nicht erkennen.

NIPT erfordert eine qualifizierte Ultraschall-Untersuchung.

Bei Fehlbildungen oder erh6hter Nackentransparenz ist die diagnostische Punktion
Mittel der Wahl, um komplexere Chromosomenstérungen erkennen zu kénnen und
um einen unnaotigen Zeitverlust zu vermeiden.

Kein NIPT ohne Bestimmung des Anteils der fetalen zellfreien DNA.

Die ,Fetal fraction” ist ein Qualitatsparameter mit groem Einfluss auf die Testgute.
Ein ergebnisloser NIPT ist ein abklarungsbedirftiger Befund.

Hier erhoht sich das Risiko flir Chromosomenstorungen, insbesondere fir Trisomie
13, 18 und Triploidie.

NIPT ist ein Screening-Test.

Bei einem auffalligen NIPT ist eine diagnostische Punktion obligat anzubieten.

Ein Schwangerschaftsabbruch darf nicht auf einem isolierten NIPT-Befund beruhen.
NIPT auf Verdanderungen der Geschlechtschromosomen sollte nicht routinemaRig
durchgefihrt werden.

Der Einsatz von NIPT zur Bestimmung des Risikos fiir seltene autosomale
Aneuploidien, strukturelle Chromosomenstérungen, insbesondere Mikrodeletionen
und monogenetische Erkrankungen des Feten kann derzeit generell nicht empfohlen
werden.

Bei Zwillingsschwangerschaften, nach kiinstlicher Befruchtung und bei Adipositas hat
NIPT eine hohere Versagerquote und es liegen nur eingeschrankt Daten zur Testgiite

vor.



NIPT erfordert eine arztliche Aufklarung

und genetische Beratung nach GenDG.




NIPT erlaubt derzeit zuverldssige Aussagen zur Wahrscheinlichkeit
einer Trisomie 21,18,13, aber keine Aussagen
zu strukturellen fetalen Fehlbildungen.

Diese machen jedoch den GroBteil der perinatal relevanten
Anomalien aus.
Auch lassen sich die meisten anderen Chromosomenstorungen und
syndromale Erkrankungen nicht erkennen.




NIPT erfordert eine qualifizierte Ultraschall-Untersuchung,

idealerweise vor der Blutabnahme.

GA=12wld Ml 1.0 C2-9-D
21Hz/ 7.8cm

48°N1.7

NT / Duct. V./Gebh

Res 13.20 - 4.70




Bei Fehlbildungen oder erhdhter Nackentransparenz
ist die diagnostische Punktion Mittel der Wahl,

um komplexere Chromosomenstorungen erkennen zu konnen
und um einen unndtigen Zeitverlust
bis zur endgultigen Diagnose zu vermeiden.




Im Rahmen einer NIPT-Untersuchung sollte grundsatzlich
der fetale (schwangerschaftsspezifische) Antell
an der zellfreien DNA angegeben werden.

Die ,,fetal fraction* ist ein Qualitatsparameter
mit groBem Einfluss auf die Testgute..




Ein ergebnisloser NIPT ist ein abklarungsbedurftiger Befund.

In diesem Kollektiv finden sich mehr Chromosomenstorungen,
instbbesondere die Trisomien 13 und 18 sowie Triploidien.




NIPT ist ein Screening-Test.

Bei einem auffalligen NIPT ist eine

diagnostische Punktion obligat anzubieten.

Die Indikationsstellung zum Schwangerschaftsabbruch
darf nicht auf einem isolierten NIPT-Befund beruhen.




NIPT auf Veradnderungen der Geschlechtschromosomen

sollte nicht routinemdaBig durchgefUhrt werden.




Der Einsatz von NIPT zur Bestimmung des Risikos fur seltene
autosomale Aneuploidien, strukturelle Chromosomenstérungen,

insbesondere Mikrodeletionen und monogenetische Erkrankungen
kann derzeit nicht generell empfohlen werden.




Bei Zwillingsschwangerschaften, nach kunstlicher Befruchtung
und bei Adipositas hat NIPT eine hdhere Versagerquote

und es liegen nur eingeschrankt Daten zur Testgute vor.




