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PreNata®NIPT auf einen Blick

Mit PreNata® NIPT [nicht invasiver Pranataltest] wird ohne
Risika fir Mutter und Kind vargeburtlich untersucht, ob
das Kind von genetischen Veranderungen betroffen ist,
die es in der Entwicklung beeintrachtigen kénnten. Daftir
ist lediglich eine Blutprobe der Mutter notwendig. Auf
Wunsch kann mit PreNata® NIPT zeitgleich auch das Ge-
schlecht des Kindes ermittelt werden. Die Untersuchung
kann ab der 10. Schwangerschaftswoche [10. SSW])
durchgefthrt werden.

Wie funktioniert PreNata®NIPT?

Das menschliche Erbgut - unsere DNA - ist in den Zellen
in Chromosomen verpackt. I.d.R. gibt es 23 Chromo-
somenpaare pro Zelle. Die Chromosomen 1-22 [Auto-
somen] und die Geschlechtschromosomen [Gonosomen)
liegen zweifach vor, jeweils eine Kopie von Mutter und
Vater. Frauen hesitzen zwei X-Chromosomen [XX] und
Manner ein X- und ein Y-Chromosom (XY]. Chromo-
somenveranderungen, also fehlende oder zusatzliche
Chromosomen (-Teile] konnen die Entwicklung beein-
trachtigen. Beim PreNata® NIPT wird ab der 10. SSW chne
Risika fur Mutter und Kind die kindliche DNA in einer
Blutprobe der Mutter auf Chromosomenveranderungen
untersucht. Die Informationen der kindlichen DNA werden
im Labor entschlusselt und ermittelt, ob das Kind von
chromosomalen Veranderungen betroffen ist. Bei Tri-
somien liegt das jeweilige Chromosom dreifach statt
zweifach vor. Bei Monosomien hingegen liegt das be-
troffene Chromosom nur einfach vor. Die betroffenen
Kinder haben i.d.R. unterschiedlich stark ausgepragte
klinische Auffalligkeiten oder gesundheitliche Einschran-
kungen. Grundsatzlich sind solche chromosomalen Ver-
anderungen sehr selten, kénnen aher auch bei jungen
Muttern auftreten.



Was kostet PreNata®NIPT?
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Trisomien13/18/21
Die gesetzliche Krankenkasse
1 [GKV] iibernimmt die Kosten unter 0,00€ 227,91 €
bestimmten Voraussetzungen,
ohne Zuzahlung durch die
Patientin

Trisomien 13 /18 /21

Bestimmung
des Geschlechts

Trisomien 13/18/21

Bestimmung des Geschlechts
3 Fehlverteilung der 4o,22€ | 268,13 €
Geschlechtscromosomen
(nur fur Einlings-
schwangerschaft]

Trisomien 13/18 /21
Bestimmung des Geschlechts

Fehlverteilung der

Geschlechtscromosomen
(nur fir Einlings- 134,06 € | 361,97 €

schwangerschaft]

Seltene Aneuploidien

und partielle Duplikationen
und Deletionen >7 Mb

Seit dem 01.07.2022 kann die nicht invasive pranatale
Untersuchung hinsichtlich Trisomie 13, 18 und 21 als
Kassenleistung Uber Ihre gesetzliche Krankenversiche-
rung abgerechnet werden [Option 1). Ob Sie die Vo-
rausetzungen zur Ubernahme der Kosten durch die
Krankenkasse erflllen, besprechen Sie hitte mit lhrer
Arztin/Ihrem Arzt. Dar(iber hinaus kénnen Sie sich in
Absprache mit lhrer Arztin/lhrem Arzt zusatzlich fir die
Bestimmung des kindlichen Geschlechts [Option 2] oder
weitergehender Chromosomenveranderungen inkl. der
Bestimmung des kindlichen Geschlechts entscheiden
(Option 3 und 4]. Die zusatzlich zur Kassenleistung ent-
stehenden Kosten muissen Sie als individuelle Gesund-
heitsleistung selbst tbhernehmen (IGel].



Welche Chromosomenveranderungen
werden untersucht?

Der PreNata® NIPT erlaubt lhnen vier verschiedene Op-
tionen mit unterschiedlichem Untersuchungsumfang
auszuwahlen. Dabei werden in Option 1 die haufigsten
Trisomien (13, 18, 21] untersucht. Zusatzoptionen hieten
die Geschlechtsbestimmung, die Untersuchung der
Geschlechtschromosomen, aber auch die Untersuchung
aller 22 Chromosomenpaare [Autosomen]. Es werden
jedoch immer nur die Chromosomen untersucht, die
durch die Wahl der Untersuchungsoption angefordert
sind. Dabei verbleiben sowohl die Proben als auch alle
erhobenen Daten in Deutschland.

Trisomie 13, 18 und 21

Diese drei Trisomien stellen die haufigsten chromo-
somalen Veranderungen bei Lebendgeborenen dar.

= Trisomie 13 (Patau-Syndrom, Haufigkeit ca. 1:5000])

= Trisomie 18 (Edwards-Syndrom, Haufigkeit ca. 1:3000]
= Trisomie 21 (Down-Syndrom, Haufigkeit ca. 1:700])

Geschlechtschromosomen

Auch DNA-Abschnitte der Geschlechtschromosomen X
und Y [Gonosomen] kdnnen untersucht werden. Dabei
kénnen Hinweise auf das Vorliegen verschiedener Syn-
drome gewonnen werden, bei denen die Geschlechts-
chromosomen in veranderter Anzahl vorliegen, also fehlen
oder zusatzlich varkommen [Monosomie X; Trisomie X,
XYY, XXY]. Diese Veranderungen sind haufig mit weniger
beeintrachtigenden Auffalligkeiten im Vergleich zu Ver-
anderungen der Chromosomen 1-22 [Autosomen) ver-
bunden. Wahlen Sie zur Untersuchung der Geschlechts-
chromosomen PreNata® NIPT Option 3 oder 4.



Geschlechtsbestimmung

Auf Wunsch kann Gber PreNata® NIPT auch das kindliche
Geschlecht festgestellt werden [Option 2, 3 und 4). Die
Mitteilung gemafs der Vorgaben des Gendiagnostik-
gesetzes erfolgt nach der 12. SSW [14+0 p.m.]) durch lhre
behandelnde Arztin oder Ihren hehandelnden Arzt.

Genomweite Untersuchung
aller Chromosomen [1-22]

Durch die genomweite Untersuchung aller Chromosomen
kénnen auch seltene Fehlverteilungen kompletter auto-
somaler Chromosomen (rare autosomal aneuploidies -
RAAs] nachgewiesen werden. Es handelt sich dabei oft
um sogenannte Mosaike, was bedeutet, dass mindestens
zwei unterschiedliche Zellarten mit verschiedenen Chro-
mosomensatzen vorliegen. Dabei kénnen Zellen des
Kindes [fetales Mosaik] und/oder nur Teile der Plazenta
betroffen sein (plazentares Masaik].

Wenn Teile von Chromosomen fehlen [Deletionen) oder
mehrfach vorliegen (Duplikationen] und somit die Anzahl
der Kopien der betroffenen Abschnitte verandert ist,
spricht man von Kopienzahlveranderungen [Copy Number
Variations - CNVs]. CNVs treten mit einer Haufigkeit von
unter 0,02% bei Geburten auf. Sie kénnen zu Fehl-
bildungen der Organe und/oder Entwicklungsstérungen
fuhren. Sie kénnen mit PreNata® NIPT [Option 4] ah einer
Grofde von 7 Mb nachgewiesen werden.



Wie ist der praktische Ablauf
bei PreNata®NIPT?

° 1. Sie werden von lhrer Arztin /Ihrem Arzt
ausfuhrlich gemaf} Gendiagnostikgesetz
(GenDG] beraten und aufgeklart.

[

2. lhnen wird bei Ihrer Arztin/
lhrem Arzt Blut entnommen.

3. Die Analyse lhrer Blutprobe
erfolgt in unserem Labor.

4. Die Ergebnisse werden innerhalb
weniger Tage an |hre Arztin/
lhren Arzt (bermittelt.
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. Ihre Arztin/Ihr Arzt erklart
Ihnen das Ergebnis.
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Kann PreNata® NIPT bei einer Zwillings-
schwangerschaft durchgefithrt werden?

Bei einer Zwillingsschwangerschaft ist der Test problem-
los durchfuhrbar. Bei der Bestimmung des Geschlechts
kann festgestellt werden, ob mindestens ein Kind mann-
lich ist. Eine Untersuchung auf Veranderungen der Ge-
schlechtschromosomen [Option 3 und Option 4] ist nicht
madglich. Fur Mehrlingsschwangerschaften (3 und mehr
Feten) kann der Test nicht verwendet werden.

Kann PreNata®NIPT nach einer Kinder-
wunschbehandlung durchgefiihrt werden?

PreNata® NIPT kann auch nach einer Kinderwunschbe-
handlung problemlos und uneingeschrankt durchgefthrt
werden.



Wie zuverlassig ist PreNata®NIPT?

Der Test erkennt die haufigsten autosomalen chromoso-
malen Veranderungen [Trisomie 13, 18 und 21] mit einer
Wahrscheinlichkeit von tber 99% und kann diese mit
derselben Wahrscheinlichkeit auch ausschliefRen. PreNata®
NIPT ermittelt ebenfalls zuverlassig Veranderungen der
Geschlechtschromosomen und RAAs mit einer Wahrschein-
lichkeit von 96 % und CNVs mit einer Sensitivitat von 74 %.

Was bedeuten die Ergebnisse?

Ein unauffalliger Befund bedeutet, dass eine Chromo-
somenveranderung nahezu ausgeschlossen werden kann.
Bei einem auffalligen Befund liegt mit hoher Wahr-
scheinlichkeit eine Chromosomenveranderung vor. Da es
sich bei dem Ergebnis um einen Screeningtest und nicht
um eine Diagnose handelt, muss ein auffalliger Befund
durch weitere diagnostische Verfahren bestatigt werden.
lhre Arztin/lhr Arzt klart Sie (ber die Maglichkeiten auf,
es handelt sich dabei i.d.R. um eine Fruchtwasser-
untersuchung [Amniozentese] oder eine Untersuchung
vaon Plazentagewebe [Chaorionzottenbiopsie).

Grenzen von PreNata®’NIPT

Die untersuchten Veranderungen hilden nur einen Teil von
maglichen pranatalen Chromosomenveranderungen ab.
Es ist nicht maglich, andere Auffalligkeiten und Fehl-
bildungen zu erkennen und Aussagen Uber den Ge-
sundheitszustand des Kindes zu treffen. Die regularen
Vorsorgeuntersuchungen sowie die Feinultraschall-
untersuchung werden damit nicht ersetzt. Des Weiteren
kénnen Masaike nicht mit Sicherheit detektiert werden.
Sollte ein sogenannter schwindender Zwilling [»vanishing
twin«] vorliegen, kann es zu einem falsch positiven
Ergebnis kammen. Auch bei der Geschlechtsbestimmung
kann es dadurch zu einer Diskrepanz kammen.



Testausfall

Nur sehr selten kommt es var, dass PreNata® NIPT kein
sicheres Ergebnis erzielt. Dabei ist eine haufige Ursache,
dass der Anteil der fetalen DNA im mdutterlichen Blut zu
niedrig ist. Eine kostenlose Wiederholung aus einer neuen
Blutprobe ist dann maglich.

Wichtige Hinweise

In sehr seltenen Fallen (<1%) kann es zu falsch negativen
Befunden kommen. Das bedeutet, dass der Test ein un-
auffalliges Ergebnis ermittelt hat, ocbwohl das Kind von
einer Chromosomenveranderung betroffen ist. Ebenso
bedeutet auch ein auffalliges Ergebnis nicht immer, dass
tatsachlich eine Chromosomenveranderung varliegt. Ein
auffalliges PreNata” NIPT Ergebnis muss nicht mit einem
Schwangerschaftsabbruch einhergehen, sondern kénnte
Anlass sein, sich nach Bestatigung mittels weiterer Tests
auf ein Kind z. B. mit einer Trisomie einzustellen.
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