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Nicht invasive Pranataldiagnostik

(NIPD)

Was ist NIPD?

NIPD, auch bekannt als zellfreies DNA-Screening (cfDNA), ist eine NIPD flihrt Screening auf
hochmoderne Screeningoption auf Aneuploidien. NIPD erméglicht tber Folgendes durch:

eine einzige Blutabnahme bei der Mutter ein sicheres und nicht invasives e Trisomie 21 (Down-Syndrom)
Screening auf die haufigsten chromosomalen Aneuploidien bereits in e Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)
der 10. Schwangerschaftswoche. Fachgesellschaften, einschlieBlich des * Trisomie 13 (P&tau-Syndrom)
ACOG (American Congress of Obstetricians and Gynecologists), haben e Bestimmte Aneuploidien der
NIPD als Option fur alle schwangeren Frauen unabhangig von Alter oder Geschlechtschromosomen

Risiko empfohlen.'?

Wie unterscheidet sich NIPD von traditionellen Serum-Screeningmethoden?
NIPD bietet ein hoheres Level an Empfindlichkeit und Genauigkeit als traditionelles Serum-Screening' durch:
e Hochste berichtete Erkennungsrate fur das Down-Syndrom’

¢ Niedrigste berichtete Rate fUr falsch positive Ergebnisse fur das Down-Syndrom'

e GroBtes Screeningfenster (bereits ab der 10. Schwangerschaftswoche bis zur Geburt)'=

Wie wahle ich die beste NIPD fir meine Patienten?

Die Auswahl der richtigen NIPD ist fur Ihre Patienten wichtig. Wéahrend verschiedene Methoden fur die NIPD zur
Verflgung stehen, handelt es sich bei NGS (der Sequenzierung der nachsten Generation) um die am haufigsten
veroffentlichte Methode.* Auf Gesamtgenomsequenzierung basierende NIPD bietet geringere Fehlerraten als
andere Technologien.** Ein Testfehler ist kein wirklich Gberzeugendes Ergebnis. Er kann die Sorge bei der
Patientin und dem Arzt steigern und potenziell zu einer erhéhten Anzahl an invasiven nachfolgenden Prozeduren
zum Gewinn von weiteren Informationen fuhren.




Einschrankungen des Tests

Nicht invasive Pranataldiagnostik (NIPD) auf Grundlage der Analyse zellfreier DNA aus mdtterlichem Blut sind Screeningtests und nicht
als Diagnoseverfahren vorgesehen. Es kann dabei zu falsch positiven und falsch negativen Ergebnissen kommen. Testergebnisse
durfen nicht als alleinige Grundlage fur eine Diagnose verwendet werden. Bevor unumkehrbare, die Schwangerschaft betreffende
Entscheidungen getroffen werden, ist die Durchfiihrung weiterer Bestatigungstests erforderlich. Ein negatives Ergebnis schlieit nicht
die Moglichkeit einer chromosomalen oder subchromosomalen Anomalie in der Schwangerschaft aus. Dieser Test umfasst keine
Polyploidien (z. B. Triploidie), Geburtsdefekte wie offene Neuralrohrdefekte, Erkrankungen einzelner Gene oder andere Stérungen wie
Autismus. Es besteht eine geringe Moglichkeit, dass die Testergebnisse nicht den chromosomalen Status des Fétus wiedergeben,
sondern stattdessen chromosomale Verdnderungen in der Plazenta (d. h. begrenzten plazentalen Mosaizismus [CPM]) oder
Veradnderungen bei der Mutter, die von Klinischer Relevanz sein kénnen.
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