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NIPT

NICHT-INVASIVE PRANATALE TESTUNG



Abweichungen von der normalen Chromosomenzahl (numeri-
sche Aberrationen) stellen eine der hiufigsten Ursachen fiir
angeborene Stérungen des Kindes dar. Am hdufigsten findet
sich die Trisomie 21, bei der drei statt zwei Chromosomen 21
im Zellkern vorliegen. Dies fiihrt zum Down-Syndrom.

Seltener sind die Trisomien der Chromosomen 13 und 18.
Die Wahrscheinlichkeit fiir die Geburt eines Babys mit einer
Chromosomenverdanderung hangt insbesondere vom Alter der
Mutter ab. Wahrend das Risiko fiir ein Kind mit Down-Syn-
drom bei 20 jdhrigen Miittern bei 1:1500 liegt, steigt es bei
einer 4o jahrigen Mutter bei 1:100 bei der Geburt.

INVASIVE TECHNIKEN

In der Pranataldiagnostik stehen invasive Techniken zur Ana-
lyse des Chromosomensatzes des ungeborenen Kindes zur
Verfiigung: Die Fruchtwasserpunktion und die Chorionzotten-
biopsie. Wahrend beide Techniken sehr zuverldssig chromo-
somale Verdnderungen identifizieren kénnen, ist die jeweilige
Untersuchung aber mit einem eingriffsbedingten Fehlgeburts-
risiko verbunden, das mit ca. 0,3%-0,6% angegeben wird.

NICHT-INVASIVE VERFAHREN

Nicht-invasive Verfahren zur Risikoabschdtzung, wie z.B.

das Ersttrimester-Screening, erlauben eine individuelle Risiko-
abschatzung anhand von biochemischen Blutwerten und
Ultraschall-Markern. Damit kann die Chance fiir Chromoso-
menstorungen beim Kind individueller abgeschatzt werden.
Die Verfahren erlauben aber keine direkte diagnostische
Aussage uber die kindlichen Chromosomen.

Seit 2012 stehen molekulargenetische Untersuchungen zur

Verfiigung, mit denen nicht-invasiv aus dem Blut der Mutter
die haufigsten Chromosomenstérungen mit hoher Sicherheit
diagnostiziert werden kénnen. Die Verfahren werden zusam-
menfassend bezeichnet als nicht-invasive prdnatale Testung
(non-invasive prenatal testing), abgekiirzt NIPT. Grundprinzip

ist dabei, dass im Blut der Mutter im zellfreien Blutplasma
kleine freie Fragmente kindlichen Erbmaterials (DNA) vor-
liegen, sog. zellfreie fetale DNA. Die kindliche zellfreie DNA
macht etwa 10% der gesamten zellfreien DNA aus. Diese
kindlichen DNA-Fragmente stammen aus dem Mutterkuchen.
Mittels modernster molekularbiologischer Techniken kann
diese kindliche zellfreie DNA analysiert werden, wobei fest-
gestellt werden kann, ob mehr DNA von einem Chromosom
vorkommt, als zu erwarten ware. Mit diesem Verfahren kann
mit sehr hoher Sicherheit eine Trisomie 13, 18 oder 21 diag-
nostiziert oder ausgeschlossen werden.

Ebenfalls moglich ist die Analyse der Anzahl des
Geschlechtschromosoms X (z.B. Diagnostik des Turner
Syndroms) sowie die zuverldssige Feststellung des
Geschlechts des Kindes.

Die diagnostische Sicherheit ist hoch, die Detektionsrate
(Wahrscheinlichkeit, eine vorhandene Stérung zu entdecken)
liegt fiir die Trisomie 21 bei ca. 99%. Nur selten, d.h. bei



0,08 % finden sich falsch-positive Ergebnisse
(eine Chromosomenstérung wird angezeigt,
die tatsichlich nicht vorliegt), so dass auf-
fallige Ergebnisse grundsétzlich mit invasiven
Verfahren {iberpriift werden sollen.

Die NIPT wird insbesondere Frauen mit
erhdhtem Risiko fiir eine der genannten
Chromosomenstérungen, z.B. bei auffalligem
Ersttrimester-Screening, angeboten.

HINWEIS

Die Verfahren sind aktuell nicht im Leistungskatalog
der gesetzlichen Krankenkassen im Rahmen der Mutter-
schaftsvorsorge verankert.

Wir fiihren die NIPT nur mit einer vorherigen gezielten
Fehlbildungsdiagnostik sowie einer ausfiihrlichen Beratung
durch. Diese Zusatzdiagnostik kann bei lhnen als selbst zu
tragende Leistung durchgefiihrt werden.
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