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Der Nicht-Invasive prdnatale
Diagnostiktest (NIPT) - Zell-freie
fetale DNA im miitterlichen Blut

Der neue nicht-invasive prdnatale Trisomie Test (NIPT) ermdaglicht eine risikolose Be-
urteilung der hdufigsten Chromosomenstdrungen. Dabei wird aus einer mdtterlichen
Blutprobe das genetische Material des ungeborenen Kindes mittels hochentwickelter La-
bormethoden analysiert. Diese neue Untersuchungsmethode kann ab der 11. Schwan-
gerschaftswoche durchgefihrt werden und hat eine héhere Aussagekraft als der Com-
bined Test.

Der Test beruht auf der seit Idngerem bekannten Tatsache, dass im mdtterlichen Blut ne-
ben dem genetischen Material (DNA Fragmente) der Mutter auch DNA Fragmente des
Feten vorhanden sind. Insgesamt stammt das genetische Material, das im mdtterlichen
Blut zu finden ist, zu 90% von der Mutter und zu 10% vom ungeborenen Kind. Diese
DNA Fragmente werden mit hochspezialisierten Gerdten (Sequenzierer) analysiert.

Hintergrund:

Der Mensch besitzt 23 Chromosomenpaare, die die genetische Information enthalten
und aus DNA und Eiweilsmolekilen bestehen. Bei einer Trisomie liegt ein bestimmtes
Chromosom dreifach statt zweifach vor. Das bekannteste Beispiel ist das Down Syn-
drom, bei dem das Chromosom 21 dreifach statt zweifach vorhanden ist. Das fihrt
dazu, dass bei einem Fetus mit Down Syndrom auch mehr Material vom Chromosom 21
(Chromosom 21- spezifische DNA Fragmente) in den mdtterlichen Kreislauf abgegeben
wird. Dieses ,Mehr” an Chromosom 21-spezifischen DNA Fragmenten im mdtterlichen
Plasma ldsst sich mit den

hochentwickelten neuen Sequenzierern messen.

Die Entdeckungsrate (Erkennungswahrscheinlichkeit) fir den nicht-invasiven Nachweis

der Trisomie 21 ist in den bis jetzt publizierten Studien mit mehr als 99% angegeben,
die falschpositive Rate weit unter 1%.
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Testanwendung:

Der Trisomie Test wird derzeit hauptsdchlich als zusdtzliches Screening fur Schwangere
mit einem erhdhten Risiko fir Chromosomenstérungen angewandt. Das bedeutet, dass
bei einem auffdlligen Combined Test der Trisomie Test als ,Z/weittest” angeboten wer-
den kann. Voraussetzung hierfir ist eine eingehende Beratung Uber Mdéglichkeiten und
Grenzen des Tests. Es sollte auch darauf hingewiesen werden, dass der Test in einem
kleinen Prozentsatz keine Informationen liefert. Da der Test nicht vollstdndig diagnos-
tisch ist (das heilst, dass die Entdeckungsrate knapp unter 100% liegt und der Test in
sehr seltenen Fdllen auch falsch positiv sein kann), wird derzeit empfohlen, bei einem
auffdlligen NIPTTestergebnis eine Chorionzottenbiopsie bzw Amniozentese (Fruchtwas-
serpunktion) zur Sicherung der Diagnose durchzufihren. Bei einem unauffdlligen Ergeb-
nis kann mit sehr hoher Wahrscheinlichkeit ein Down Syndrom ausgeschlossen werden.
Dieses Vorgehen fihrt zu einer drastischen Reduzierung der invasiven Eingriffe (Frucht-
wasserpunktionen und Chorionzottenbiopsien). Eine zweite Mdglichkeit wdre, den neu-
en Trisomie Test in das primdre Ersttrimesterscreening zu integrieren, wenn dies von den
Eltern gewdnscht wird. Es gibt grundsdtzlich in der Fachwelt einen Konsens, dass das
in vielen Ldndern sehr gut etablierte Ersttrimesterscreening (Combined Test) in seiner
Jetzigen Form durch diesen nicht-Invasiven Trisomie Test nicht ersetzt werden sollte, da
der Combined Test auch als Screening fir Fehlbildungen und Schwangerschaftskompli-
kationen eingesetzt wird.

Zusammenfassung:

1. Der Test erlaubt eine quantitative Bestimmung der fetalen Trisomien 21, 18 und 13
und die Geschlechtsbestimmung.

2.In der Literatur wird die Entdeckungsrate mit mehr als 99% angegeben, die falsch-
positive Rate mit weniger als 1%.

3. Der Trisomie Test kann in einem kleinen Prozentsatz auch nicht-informativ sein, das
heilst es gibt kein Ergebnis.

4.Bei Ultraschallauftdlligkeiten, die auf eine strukturelle Fehlbildung hinweisen, ist
weiterhin die invasive Diagnostik zu empfehlen, um einen vollstdndigen Chromo-
somensatz zu erhalten. Eine invasive Diagnostik ist auch bei einem sehr auffdlligen
Combined Test (z.B. bei einem Risiko von >1:10) zu erwdgen.

Ich wurde dber die Mdglichkeiten und Grenzen des nicht-invasiven Trisomie Tests (NIPT)
aufgekldrt und bin mit der Durchfihrung dieses Tests einverstanden.,
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