Pranataldiagnostiker
kritisieren NIPT
als Kassenleistung

DEGUM formuliert Richtlinien
flir die Anwendung des
nichtinvasiven DNA-Tests

Zwischenzeitlich wurde der nicht-
invasive molekularbiologische Bluttest
(NIPT) zur Pranataldiagnostik auf Tri-
somien als Kassenleistung zugelassen.
Der Test wurde insbesondere fiir die
Friiherkennung einer Trisomie 21 ent-
wickelt. In der berufspolitischen Ent-
scheidung beziiglich dieses Screening-
tests wurden die Stellungnahmen und
Einwdnde seitens der Pranataldiagnos-
tiker wenig berticksichtigt, bedauern
Experten der Deutschen Gesellschaft
fir Ultraschall in der Medizin e.V.
(DEGUM). Sie befiirchten eine Ablo-
sung des bisherigen Ersttrimester-
screenings, das weit liber die Erken-
nung einer Trisomie 21 hinausgeht.
Die DEGUM hat deshalb 10 Empfehlun-
gen erarbeitet, die als qualitdtssichern-
de MalBnahmen bei der Durchfiihrung
des NIPT gedacht sind.

Wenn im Rahmen der arztlichen Schwan-
gerenbetreuung die Frage aufkommt, ob
eine Trisomie beim Ungeborenen vorlie-
gen kénnte und dies vom Arzt als ,,unzu-
mutbare Belastung“ flir die Schwangere
bescheinigt wird, (ibernimmt die Kranken-
kasse zukiinftig die Kosten fiir einen nicht-
invasiven Pranataltest (NIPT). ,Dieser Test
wurde insbesondere flir die Detektion der Tri-
somie 21 entworfen®, erklart Prof. Dr. med.
Karl Oliver Kagan, Leiter der Sektion Gyna-
kologie und Geburtshilfe der DEGUM. ,In
den Entscheidungen, ob der Test Kassenleis-
tung wird, wurden Einwdnde der Prdnatal-
diagnostiker kaum berticksichtigt.“ Das
Kernproblem sei, dass vermittelt werde,
der NIPT sei die bessere Alternative im Ver-
gleich zum Ersttrimesterscreening oder
zur diagnostischen Punktion. , Hierbei wird
jedoch ignoriert, dass das Ersttrimesterscree-
ning auf weit mehr als ,nur’ die Erkennung
der Trisomie 21 abzielt.” Es sei sehr wichtig,
dass eine differenzierte Ultraschallunter-
suchung noch vor dem NIPT stattfindet.
Die friihe Ultraschallfeindiagnostik - ele-

mentarer Teil des Ersttrimesterscreenings
- gehdrt zu den etablierten Methoden
der Prdnataldiagnostik. Das Screening
kann zwischen Anfang der 12. und Ende
der 14. Schwangerschaftswoche (SSW)
durchgefiihrt werden und besteht aus
einer sonografischen Untersuchung des
Ungeborenen sowie einem umfassenden
Bluttest bei der Schwangeren.

,90% der fetalen oder kindlichen Fehlbildun-
gen sind gar nicht chromosomalen Ur-
sprungs®, ergdnzt Prof. Dr. med. Markus
Hoopmann vom Board der Sektion Gyna-
kologie und Geburtshilfe. Ein Beispiel daftir
sei die Spina bifida, der offene Riicken,
welcher in der tiberwiegenden Mehrheit
der Fdlle ohne Chromosomenstérung auf-
tritt.

,Hochrisiko-Schwangerschaften fiir die spd-
tere Entwicklung einer Préeklampsie kénnten
ohne Ersttrimesterscreening unerkannt blei-
ben.“ Bei einer frithen Diagnose kann die
Erkrankung mittels Gabe von Aspirin er-
folgreich behandelt werden. Beide Ex-
perten sind sich zudem einig: Der NIPT
entspricht nicht den Kriterien eines diag-
nostischen Tests, sondern miisse, wenn er
positiv ausfalle, immer in einer anschlie-
Benden invasiven Untersuchung tberpriift
werden. Daher sei der gezielte Einsatz
diagnostischer Punktionen weiterhin un-
verzichtbar.

Aus diesem Grund haben die Sektions-
leitung und das Board der Sektion Gyn&ko-
logie und Geburtshilfe in Zusammenarbeit
mit dem Vorstand der DEGUM ihre Kern-
botschaften in 10 Regeln fiir die Durchfiih-
rung eines NIPT zusammengefasst. , Diese
Empfehlungen sollen allen in der Schwanger-
schaftsvorsorge mit dem Thema involvierten
Kollegen als Hilfestellung dienen*, so die Ex-
perten abschlieRend:

1. Der NIPT erfordert eine arztliche Auf-
klarung und genetische Beratung
nach dem  Gendiagnostikgesetz
(GenDQ).

2. Der NIPT erlaubt derzeit zuverlassige
Aussagen zur  Wahrscheinlichkeit
einer Trisomie 21, 18 und 13, aber
keine Aussagen zu strukturellen Fehl-
bildungen. Diese machen jedoch den
Grolteil der perinatal relevanten Ano-
malien aus. Auch lassen sich die meis-
ten anderen Chromosomenstérungen
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und syndromalen Erkrankungen nicht
erkennen.

3. Der NIPT erfordert eine qualifizierte
Ultraschalluntersuchung, idealerwei-
se vor der Blutabnahme und nach der
12.SSW.

4. Bei sonografisch nachgewiesenen
Fehlbildungen oder erh6hter Nacken-
transparenz ist die diagnostische
Punktion (CVS oder Amniozentese)
Mittel der Wahl, um Chromosomen-
stérungen erkennen zu kénnen und
um einen unndtigen Zeitverlust bis
zur endgiiltigen Diagnose zu vermei-
den.

5. Im Rahmen einer NIPT-Untersuchung
sollten grundsdtzlich der fetale bzw.
schwangerschaftsspezifische  Anteil
an der zellfreien DNA angegeben wer-
den. Die ,Fetal Fraction® ist ein Quali-
tatsparameter mit groBem Einfluss
auf die Testqiite.

6. Ein ergebnisloser NIPT ist ein abkla-
rungsbedtrftiger Befund. In diesem
Kollektiv finden sich mehr Chromoso-
menstorungen, insbesondere Triso-
mien 13 und 18 sowie Triploidien.

7. NIPT ist ein Screeningtest. Bei einem
auffdlligen NIPT ist eine diagnostische
Punktion obligat anzubieten. Die In-
dikationsstellung zum Schwanger-
schaftsabbruch darf nicht auf einem
isolierten NIPT-Befund beruhen.

8. Ein NIPT auf Verdnderungen der Ge-
schlechtschromosomen sollte nicht
routinemaRig durchgefiihrt werden.

9. Der Einsatz von NIPT zur Bestimmung
des Risikos fiir seltene autosomale
Aneuploidien, strukturelle Chromoso-
menstérungen, insbesondere Mikro-
deletionen und monogenetische Er-
krankungen des Feten kann derzeit
nicht generell empfohlen werden.

10. Bei Zwillingsschwangerschaften, nach
kunstlicher Befruchtung und bei Adi-
positas hat NIPT eine hohere Ver-
sagerquote und es liegen nur einge-
schrankt Daten zur Testglite vor.

Die Empfehlungen wurden auch auf der
DEGUM-Homepage veroffentlicht:
https://www.degum.de/sektionen/
gynaekologie-geburtshilfe/
informationen-zum-fach.html

Corinna Spirgat, Stuttgart

1049



