Eine Schwangerschaft ist eine aufregende Zeit, die @ MGZ
aber auch mit der Sorge um die Gesundheit des werdenden

Kindes einhergehen kann.

y

°NIPT

Nicht-invasiver Pranataltest




Um Nd&heres Uber die Gesundheit |hres ungeborenen

Kindes zu erfahren, stehen verschiedene Unter-
suchungsverfahren zur VerfGgung.
© N I PTTrisomie

Ihr Gyndkologe ist dafir der beste Ansprechpartner und wird
Sie zum Beispiel zum Thema Ersttrimesterscreening und Ultra-

schalluntersuchungen sowie ggf. invasiven Diagnostik-

moglichkeiten ausfihrlich beraten. Neben diesen Unter-

suchungen gibt es seit einiger Zeit auch Nicht-invasive [G) N I PT
Pranataltests (NIPT).

Abbildung 1:

Die Testtypen im Rahmen eines NIPT. Beim NIPT Trisomie wird z. B. auf das Down-
Syndrom, verursacht durch drei statt zwei Chromosomen 21 (Trisomie 21),
getestet. Beim NIPT Monogen wird hingegen die Basenabfolge von speziellen
Genen untersucht, um Basenaustausche zu detektieren, die eine Krankheit
hervorrufen kénnen. Beim NIPT RhD wird bei Rhesus-D negativen Schwangeren
auf den Rhesus-D Status des ungeborenen Kindes getestet.

Im Blut einer schwangeren Frau lassen sich mit modernen und
hochsensitiven Methoden geringe Mengen kleiner DNA-Bruch-
stOcke des ungeborenen Kindes nachweisen (zellfreie fetale
DNA, cffDNA). Diese kleinen DNA-Bruchsticke stammen aus
dem Mutterkuchen (Plazenta), von dem sie laufend in den
Blutkreislauf der Mutter abgegeben werden.

Die verschiedenen NIPT Nicht-invasive Prénataltests kénnen
unterschiedliche genetische Verdnderungen erfassen:

Beim NIPT Trisomie kann sich durch eine Mengenbestimmung
der muUtterlichen und der plazentaren DNA ein Hinweis auf
Uberzdhlige oder fehlende Chromosomen (Aneuploidien)
des ungeborenen Kindes ergeben. Das Ergebnis kann z. B. ein
Hinweis auf eine Trisomie 21 des Kindes sein.

Beim NIPT Monogen werden Unterschiede der Abfolge der
Bausteine einzelner Gene, die eine Krankheit hervorrufen
kénnen, mittels Next Generation Sequencing (NGS) unter-
sucht. Das Ergebnis kann ein Hinweis auf eine Monogene
(Einzelgen-) Erkrankung des Kindes sein.

Der NIPT RhD weist bei einer Rhesus-D negativen Schwangeren
die An- oder Abwesenheit des Rhesus-D Erbmaterials

des ungeborenen Kindes nach. Dies kann ggf. eine Anti-D
Prophylaxe-Injektion wdhrend der Schwangerschaft unndtig
machen.
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Ab wann kann ich den NIPT durchfihren lassen?

NIPT Trisomie und NIPT Monogen kdnnen ab der

10. Schwangerschaftswoche (9+0 p.m.), der NIPT RhD
kann ab der 12. Schwangerschaftswoche (11+0 p.m.)
durchgefUhrt werden.

Erfahre ich das Geschlecht des Kindes?

Bei NIPT Trisomie ist bei den Optionen 2, 3a und 3b,
sollfe es von Ihnen gewUnscht sein, die Bestimmung des
Geschlechts moglich. Allerdings darf das Geschlecht
gemdaB Gendiagnostikgesetz (GenDG) erst ab der
Schwangerschaftswoche 12+0 p.c. (nach Konzeptions-
termin) bzw. 14+0 p.m. (nach Beginn der letzten Regel-
blutung) mitgeteilt werden. lhr Arzt wird Ihnen also

vor diesem Zeitpunkt nur das medizinische Ergebnis
entsprechend der Testanforderung zu den untersuchten
Chromosomen mitteilen.

Bei einer DurchfUhrung von NIPT Monogen oder NIPT RhD
kann das Geschlecht des Kindes nicht bestimmt werden.

Schwanger nach einer Kinderwunsch-
behandlung? (IVF, ICSI oder Eizellspende)

Auch nach Kinderwunschbehandlung oder Eizellspende
kénnen die verschiedenen nicht-invasiven Prénataltests
uneingeschrénkt eingesetzt werden.




NIPT Trisomie

NIPT Trisomie beschrdnkt sich auf die Bestimmung von chromosomalen Fehlverteilungen

(sog. Aneuploidien wie z.B. Trisomie 21) sowie Zugewinnen und Verlusten von Anteilen einzelner
Chromosomenabschnitte (sog. CNVs, copy number variations) ab einer Gré8e von 7 Mega-
basen. Eine Auswahl aus folgenden Testoptionen ist méglich:

> Option 1:
> Option 2:
> Option 3a:

Trisomie 21, 18, 13
Trisomie 21, 18, 13 inkl. Geschlechtsbestimmung

Zugewinne und Verluste von Anteilen einzelner Chromosomenabschnitte

und Fehlverteilungen der Chromosomen 1-22 (ausgenommen Geschlechts-

chromosomen)
> Option 3b: Zugewinne und Verluste von Anteilen einzelner Chromosomenabschnitte
und Fehlverteilungen der Chromosomen 1-22 sowie Fehlverteilungen der
Geschlechtschromosomen X und Y
NIPT Monogen

Der NIPT Monogen untersucht Varianten in 30 speziellen Genen (s. Abbildung 2), die hdaufig neu

aufgetretene genetische Verdnderungen aufweisen und mit schwerwiegenden Erkrankungen

einhergehen. Diese Erkrankungen lassen sich in die Gruppe der Skelettdysplasien, der Noonan-

Spektrum- und syndromalen Erkrankungen zuordnen.

NIPT RhD

Der NIPT RhD festet auf den Rhesus-D Status des ungeborenen Kindes. Sollte keine RhD-Inkompa-

fibilitdt zwischen Mutter und Kind vorliegen, kann auf eine Anti-D Prophylaxe-Injektion wahrend
der Schwangerschaft verzichtet werden.
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Abbildung 2:
Die untersuchten Gene des NIPT Monogen (linke
Spalte). Zur Erkiérung: Im TSC2-Gen (unterste Zeile)




Zwei Beispiele fur Erkrankungen, welche mit dem NIPT Monogen untersucht werden:

Wie sicher ist das Testergebnis eines NIPT?

Alle drei nicht-invasiven Prénataltests zeigten in Validierungsstudien insgesamt eine Sensitivitét
und Sperzifitdt von Uber 99 Prozent. FUr NIPT Trisomie bezieht sich dies auf Trisomie 21, 18 und
13. Bei NIPT Monogen ist zu beachten, dass fir jedes untersuchte Gen unterschiedliche Sensi-
tivitaten vorliegen (siehe Abbildung 2). Grundsd&tzlich gilt: jeder NIPT ist ein Screening-Test.

Bei allen sind sehr selten sowohl falsch-negative als auch falsch-positive Ergebnisse nicht
auszuschlieBen. Jeder auffdllige Befund eines NIPT Trisomie und NIPT Monogen muss durch
eine invasive Diagnostik bestatigt werden. FUr den NIPT RhD gilt: Durch die serologische
Rhesus-D Bestimmung aus Nabelschnurblut nach der Geburt ist ein falsch-negatives Test-
ergebnis erkennbar. Eine Anti-D-Prophylaxe kann bei abweichenden Rhesus-D Ergebnissen
noch innerhalb von 72 Stunden nach der Geburt durchgefUhrt werden.

Was bedeutet ein unauffdlliges Testergebnis fir mich?

Ein unauffdlliges Testergebnis gibt Innen die Gewissheit, dass ein Vorliegen der Verdnderungen,
auf die getestet wurde, sehr unwahrscheinlich ist. Es bedeutet nicht, dass Sie auf andere Vor-
sorgeuntersuchungen, insbesondere eine ausfUhrliche Ultraschalldiagnostik verzichten sollten.

Was passiert mit meinen (genetischen) Daten?

Der NIPT Trisomie und NIPT RhD werden am MGZ - Medizinisch Genetischen Zentrum Minchen
vollsténdig unter Aufsicht und in Verantwortung von Fachdrzten fir Humangenetik durchgefihrt.

Die DurchfUhrung des NIPT Monogen erfolgt in Zusammenarbeit mit Baylor Genetics mit Sitz in
Houston, Texas, USA. Die Probe wird pseudonymisiert mit den relevanten Gesundheitsdaten an
Baylor Genetics gesendet. Die medizinische Validierung des Testergebnisses erfolgt durch
Arzte des MGZ - Medizinisch Genetischen Zentrums MUnchen.

Ubernimmt die Krankenkasse die Kosten?

Der NIPT Trisomie wird im individuellen Fall fUr die Trisomie 21, 13 und 18 (Option 1) von der
gesetzlichen Krankenkasse Ubernommen. Bei den ergénzenden Optionen handelt es sich
um individuelle Gesundheitsleistungen (IGel).

Der NIPT Monogen ist eine individuelle Gesundheitsleistung (IGel).

Der NIPT RhD ist eine Leistung der gesetzlichen Krankenkassen.

EigE
(&) Weitere Informationen finden s
N I PT Sie auf unserer Homepage =
Nicht-invasiver Pranataltest www.mgz-muenchen.de (IEZID




Ich mochte den NIPT durchfiihren lassen.
Wie geht es weiter?

1. Aufklarung, Beratung und Blutentnahme
Zundchst werden Sie von Ihrem Gyndkologen oder einem Facharzt fir
Humangenetik gemd&B Gendiagnostikgesetz (GenDG) umfassend und
ergebnisoffen beraten und aufgeklart. Nachdem Sie schriftlich der
genetischen Untersuchung zugestimmt haben, wird Innen Blut aus der
Armvene entnommen.

2. Laboranalyse
Die Analyse beginnt nach Eingang der Blutprobe im Labor und nach
einer erfolgreichen Qualit&tskontrolle. Beim NIPT Monogen werden
die Blutproben zur Untersuchung in die USA versandt.

3. Testergebnis
Das Testergebnis wird lhrem Arzt sofort nach Abschluss der Analyse
Ubermittelt, er erkl@rt Innen das Ergebnis.

Das Wichtigste auf einen Blick

e o Durchfiihrbar s Durchfiihrbar
Untersuchungs- Mieitnaices ab Schwanger- B nach IVF, ICSI
e 9 Geschlechts auf schuflswogw bei Zwillings- oder Eizell-
9 Wunsch {p.m.) schwangerschaft spende
ONIPTrisomie
Option 1 +21, +18, +13 Nein Ja Ja
Option 2 +21, +18, +13 Ja Ja Ja
Fehlverteilungen der Chro-
mosomen 1-22 inkl. gréBerer
Option 3a Chromosomebereiche Ja Ja Ja
(ausgenommen
Geschlechtschromosomen) 9+0

Fehlverteilungen der Chro-
mosomen 1-22 inkl. gréBerer
P Chromosomenbereiche
SpEma sowie Fehlverteilungen der da
Geschlechtschromosomen
Xund Y

Verdanderungen in . .
o
NIPTvonogen 30 ausgewdhlten Genen plen g Nein Ja

Nein Ja

°NIPTrmo Fetaler Rhesusfaktor D Nein 1+0 Nein Ja
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