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Die 10 goldenen Regeln

zur Durchfuhrung eines NIPT

Empfehlung der DEGUM

Die deutsche Gesellschaft fir Ultraschall in der Medizin (DEGUM) hat im Februar 2020 die 10 goldenen Regeln
zur Durchfihrung eines NIPT” verdffentlicht'. Diese Kernbotschaften zur Indikation und Anwendung eines

NIPT (nicht-invasiven Pranataltests auf Basis zellfreier DNA aus dem miditterlichen Blut) entsprechen dem
Grundverstandnis der Cenata.

'] NIPT erfordert eine arztliche Aufklarung und genetische Beratung nach Gendiagnostikgesetz (GenDG).

NIPT erlaubt derzeit zuverldassige Aussagen zur Wahrscheinlichkeit einer Trisomie 21, 18, 13, aber

«keine Aussagen zu strukturellen Fehlbildungen. Diese machen jedoch den GroRteil der perinatal

relevanten Anomalien aus. Auch lassen sich die meisten anderen Chromosomenstérungen und syndro-
male Erkrankungen [durch NIPT] nicht erkennen.

NIPT erfordert eine qualifizierte Ultraschall-Untersuchung, idealerweise vor der Blutabnahme und
« nach 12 Schwangerschaftswochen.

Bei sonographisch nachgewiesenen Fehlbildungen oder erhdhter Nackentransparenz ist die dia-
« gnostische Punktion (CVS oder Amniozentese) Mittel der Wahl, um Chromosomenstorungen erken-
nen zu kdnnen und um einen unndtigen Zeitverlust bis zur endgdltigen Diagnose zu vermeiden.

5 Im Rahmen einer NIPT-Untersuchung sollten grundsatzlich der fetale bzw. schwangerschaftsspezifi-
« sche Anteil an der zellfreien DNA angegeben werden. Die ,Fetal fraction” ist ein Qualitatsparameter
mit groRem Einfluss auf die Testgute.

Die fetale Fraktion wird mit dem Harmony® Test (iber das SNP-Verfahren (SNP = single nucleotide poly-
morphism) mit sehr hoher Genauigkeit bestimmt und im Befundbericht angegeben.



6 Ein ergebnisloser NIPT ist ein abklarungsbedurftiger Befund. In diesem Kollektiv finden sich mehr
« Chromosomenstdérungen, insbesondere Trisomien 13 und 18 sowie Triploidien.

In der umfangreichen NEXT-Studie, die mit dem Harmony® Test durchgefihrt wurde, betrug die Pravalenz
einer Aneuploidie im Kollektiv der nicht auswertbaren Proben 2,7 %. Sie war damit signifikant hdher als
im Gesamtkollektiv (0,4 %)2.

NIPT ist ein Screening-Test. Bei einem auffalligen NIPT ist eine diagnostische Punktion obligat anzu-
. bieten. Die Indikationsstellung zum Schwangerschaftsabbruch darf nicht auf einem isolierten NIPT-
Befund beruhen.

8 NIPT auf Veranderungen der Geschlechtschromosomen sollte nicht routinemaRig durchgefihrt wer-
o den.

Beim Harmony® Test erfolgt die Uberpriifung auf geschlechtschromosomale Stérungen nur auf Wunsch
in einer separaten Testvariante.

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

Beim Harmony® Test wurde bewusst auf die Testung auf seltene autosomale Aneuploidien verzichtet.

In einer Publikation aus der Gruppe von Prof. Nicolaides mit insgesamt 60.191 genomweiten Tests wurde
darauf hingewiesen, dass sich die ganz Uberwiegende Mehrheit auffalliger Testergebnisse nicht bestatigt
und dass von den wenigen bestatigten Fallen nur ein einziger Fet tatsachlich einen auffalligen Phanotyp
hatte.

Die Cenata bietet deshalb lediglich die Testung auf die Mikrodeletion 22q11.2 als separaten Test mit einem
Aufpreis von 35 Euro an. Wir empfehlen, diese Testoption nur bei einem entsprechend auffalligen Ultra-
schallbefund anzufordern. Sie kann auch jederzeit nachtraglich zum gleichen Preis nachgefordert werden.

'I O Bei Zwillingsschwangerschaften, nach kunstlicher Befruchtung und bei Adipositas hat NIPT eine
« hohere Versagerquote und es liegen nur eingeschrankt Daten zur Testgite vor.

Unsere eigenen Daten bestatigen eine erhohte Versagerquote bei einem Kérpergewicht der Schwangeren
Uber 100 kg. Die Testglte bei Gemini-Schwangerschaften ist laut einer aktuellen Metaanalyse aus der
Arbeitsgruppe von Prof. Nicolaides fir die Trisomie 21 beim Harmony® Test dhnlich gut wie bei Einlings-
schwangerschaften*.
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