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Pranataldiagnostik: Bluttest kann Ultraschall nicht ersetzen

Stellungnahme der DEGUM zum nichtinvasiven Pranataltest NIPT

Der nichtinvasive Pranataltest NIPT zur
Erkennung von Trisomien kann voraus-
sichtlich noch in diesem Jahr als Kassen-
leistung in Anspruch genommen wer-
den. Mit ihm kann Erbmaterial aus der
Plazenta aus dem Blut der Mutter isoliert
und auf mégliche Chromosomenanoma-
lien hin untersucht werden. In der Dis-
kussion um den Stellenwert des NIPT in
der Schwangerenvorsorge hat sich die
Deutsche Gesellschaft fiir Ultraschall in
der Medizin e.V. (DEGUM) klar positio-
niert: Da der Test nur eine begrenzte
Aussagekraft besitze, solle er nur unter

bestimmten Voraussetzungen angewen-
det werden und keinesfalls die etablier-
ten vorgeburtlichen Untersuchungsver-
fahren wie den Ultraschall verdrangen,
so die Fachgesellschaft. Die Anwendung
des NIPT ist auf begriindete Falle be-
schrankt und setzt ein Aufklarungsge-
sprach und eine genetische Beratung
voraus. Bei diesem Gesprdach muss ver-
bindlich auch die Versicherteninformati-
on zum NIPT zum Einsatz kommen, wie
der Gemeinsame Bundesausschuss vor
Kurzem beschlossen hat.
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»Zundchst einmal begriien wir es sehr, dass
die Kosteniibernahme fiir den NIPT durch
die gesetzlichen Versicherungen nicht wahl-
los erfolgt, sondern an bestimmte Voraus-
setzungen sowie eine ausfiihrliche Aufkla-
rung und genetische Beratung gekniipft
ist“, sagt Professor Dr. med. Karl Oliver
Kagan, Leiter der Sektion Gyndkologie und
Geburtshilfe der DEGUM. Der Test, den der
G-BA im Herbst 2019 als Kassenleistung
beschlossen hat, sei fiir die Detektion von
Trisomien entwickelt worden; die Trisomien
21, 18 und 13 kdnne der NIPT sehr zuverlds-
sig erkennen. Eine Aussage Uber andere
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Chromosomenstérungen oder gar iber
Fehlbildungen, die nicht auf strukturelle Feh-
ler im Erbgut zuriickgingen, erlaube der Test
jedoch nicht. ,Letztere machen aber die
tiberwiegende Mehrzahl der kindlichen Fehl-
bildungen aus*“, so Kagan. Als Beispiel nennt
er die Spina bifida, auch offener Riicken
genannt, die meist nicht auf eine Chromoso-
menstorung zuriickgeht. Auch viele andere
Fehlbildungen - wie etwa kindliche Herzfeh-
ler - kdnnten nur im Rahmen einer differen-
zierten Ultraschalluntersuchung erkannt
werden. Diese ist bereits im Rahmen des
Ersttrimesterscreenings moglich.

,Bei Fehlbildungen riicken andere Chromo-
somenstorungen in den Fokus, die nicht
mittels NIPT erkannt werden kénnen. In
diesen Fllen ist weiterhin eine diagnosti-
sche Punktion, wie zum Beispiel eine
Fruchtwasseranalyse, notwendig“, betont
Kagan. ,Daher ist es aus unserer Sicht not-
wendig, dem NIPT eine Ultraschallunter-
suchung vorzuschalten®, betont Kagan.
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Bereits im vergangenen Jahr hat die DEGUM
10 Empfehlungen formuliert, die Medizi-
nern, aber auch den Schwangeren selbst als
Hilfestellung in Bezug auf den NIPT dienen
sollen. Einzelne Punkte, wie etwa die Forde-
rung nach einem éarztlichen Aufklarungs-
gesprach vor und nach der Untersuchung
oder der Hinweis darauf, dass ein auffalliger
NIPT-Befund aufgrund eines moglichen Fehl-
alarms immer das Angebot einer invasiven
Abklarung nach sich ziehen muss, finden
sich bereits in dem aktuell vorgelegten Ent-
wurf der Versicherteninformation. Andere
Aussagen sieht Kagan aber noch nicht klar
genug dargestellt. ,Sie betreffen hauptsach-
lich die begrenzte Aussagekraft des Tests®,
so der Leiter der Pranatalmedizin am Univer-
sitatsklinikum Tiibingen. So sei der NIPT bei
Zwillingsschwangerschaften, nach kiinstli-
cher Befruchtung und bei stark tibergewich-
tigen Schwangeren - all dies sind zuneh-
mend hdufige Situationen - mit einer
hoheren Versagerquote behaftet.

Ein wesentliches Augenmerk gilt auch dem
Anteil der zellfreien DNA, der der Schwan-
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gerschaft zugeordnet werden kann: je gerin-
ger dieser ist, desto weniger zuverldssig ist
das Testergebnis. ,Dieses Qualitdtsmerkmal
sollte dem Arzt und der Schwangeren nicht
vorenthalten werden®, bekraftigt Kagan.

Neben den Storungen des Erbguts gibt es
eine Vielzahl von anderen Komplikationen
in der Schwangerschaft. Allen voran ist hier
die Praeklampsie zu nennen, die sowohl die
Schwangere als auch den Fotus gefdhrden
kann. Das Ersttrimesterscreening erlaubt
eine Beurteilung des personlichen Risikos
der Schwangeren, welches bei einer erhh-
ten Wahrscheinlichkeit mit ASS gesenkt
werden kann. , All diese Vorteile des Ersttri-
mesterscreenings sollten nicht aufgegeben
werden und miissen der Schwangeren klar
aufgezeigt werden.”

Eine ausfihrliche Fassung der ,Zehn golde-
nen Regeln fiir die Durchfiihrung eines
NIPT-Tests“ ist auch auf der DEGUM-Home-
page einsehbar: https://www.degum.de/
sektionen/gynaekologie-geburtshilfe/infor
mationen-zum-fach.html.
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