Genetik erklart
Was bedeutet das Testergebnis? @ enetix eriar

Im Labor wird die Anzahl der Chromosomen 13, 18 und . . R
21und oftmals auch von anderen Chromosomen/ D ht

Gonosomen analysiert. Welche Chromosomen genau e r n | C | n Va S | Ve
untersucht werden, ist abhangig vom jeweiligen Test.

Auf Wunsch kann [hnen beim NIPT nach der 14. SSW P ré n a t a | te St ( N | PT )

auBerdem das Geschlecht des Kindes mitgeteilt Sie haben weitere
werden. Fragen zu diesem Thema? L
Ein NIPT ist generell keine diagnostische Untersu- Sprechen Sie uns an. Bluttest auf Trisomien 13’ 18 und 21

chung, sondern dient dazu, Aussagen zur Wahrschein-
lichkeit der getesteten genetisch bedingten Abwei-
chung des Ungeborenen zu treffen. Erhalten Sie einen
unauffalligen Befund, kann mit hoher Wahrscheinlich-
keit (bspw. >99 % bei Trisomie 21) eine Trisomie ausge-
schlossen werden. Eine 100%ige Sicherheit, dass eine
fetale Auffalligkeit vollstandig ausgeschlossenist, gibt
esjedoch nicht.

Liegt ein auffalliger Befund vor, hat Ihr Kind mit hoher
Wahrscheinlichkeit eine Trisomie 13, 18, oder 21 oder, je
nach Test, eine Abweichung bei anderen Chromoso-
men. Ein auffalliger Befund sollte immer durch invasive
Verfahren tiberpriift werden. lhre Arztin oder Ihr Arzt
wird Sie in diesem Fall ausfihrlich beraten.

Wie genau ist der NIPT?

Auch der beste Test kannin der Praxis keine 100%ige
Treffergenauigkeit aufweisen. Man beurteilt Tests tUber
zwei statistische Kennzahlen: die Sensitivitat (Anteil
richtig positiver Ergebnisse)und die Spezifitat (Anteil
richtig negativer Ergebnisse). Alle vorhandenen NIPTs
zeichnen sich generell durch eine hohe Erkennungsrate
flr die Trisomie 21aus. Fir Fehlverteilungen der
Geschlechtschromosomen bei Trisomie 13 und 18 ist sie
allgemein niedriger.

Auch der Anteil der Falle, in denen der Test eine
Trisomie anzeigt, obwohl tatsachlich keine Trisomie
vorliegt, ist sehr gering (< 0,1 %). Somit kdnnen die Tests
sehr genau das Vorliegen einer Trisomie vorhersagen.
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Liebe werdende Eltern,

mithilfe des nicht invasiven Prénataltests (NIPT)kann in
der frihen Schwangerschaft das Vorliegen einer Chromo-
somenstoérung bei lhrem Kind (Trisomien 13, 18 und 21)
vorhergesagt werden. Hierbei werden kleinste Bruchstu-
cke der Erbsubstanz(DNA)des ungeborenen Kindes, die
im Blut der Mutter zirkulieren, untersucht. Der nicht
invasive Test ist technisch ab der 10. SSW mdglich.
Jedoch wird der Test ausschlieBlich im Zusammenhang
mit einer Ultraschalluntersuchung empfohlen(Feindia-
gnostik zwischen 12. und 14. SSW), da auch der NIPT ab
der 12. SSW aufgrund gréBerer Mengen an sogenannter
zellfreier fetaler DNA im mutterlichen Blut aussagekrafti-
gerist.

Die Durchfihrung eines NIPTs gehort nicht zu den
Standarduntersuchungen im Rahmen der Schwanger-
schaftsvorsorge, wird aber bei Vorliegen einer entspre-
chenden medizinischen Indikation von der gesetzlichen
Krankenversicherung ilbernommen. Die Entscheidung fur
oder gegen einen NIPT muss daher im Vorfeld sehr genau
abgewogen werden - eine Beratung durch eine Frauen-
arztin oder einen Frauenarzt mit der Qualifikation zur
humangenetischen Beratung ist dafir notwendig. Mit
diesem Flyer méchten wir Sie Gber den Ablauf und die
maoglichen Ergebnisse des NIPTs informieren. Wenden Sie
sich bei Fragen vertrauensvoll an lhre Arztin / Ihren Arzt.
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der Kinder von
Mdittern im Alter von
20 Jahren werden
ohne Trisomie 21

geboren. Cca. 99 %

der Kinder von
Y 40-jdhrigen Mdttern

ﬂ\ werden ohne
Trisomie 21

geboren.

Was sind Trisomien?

Die Erbinformation (DNA) eines Menschen liegt auf 46
Chromosomen, darunter 44 sogenannte Autosomen bzw.
22 Autosomenpaare und 2 Geschlechtschromosomen
(Gonosomen), inden Zellen des Kérpers. Menschen ohne
Trisomien besitzen folglich einen sogenannten doppelten
Chromosomensatz. Bei Trisomien sind bestimmte
Chromosomen jedoch dreifach vorhanden, weshalb sie zu
den genetischen Erkrankungen zahlen.

Die bekanntesten Trisomien sind:
- Trisomie 21(Down-Syndrom)
- Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)

- Trisomie 13 (P&tau-Syndrom)

jedem Alter selten. Jedoch nimmt die Haufig-

keit mit dem Alter zu. Trisomie 21ist die haufigste

und wohl auch die bekannteste Trisomie, die durch das
typische Erscheinungsbild der Kinder gekennzeichnet
ist. Inre Arztin oder Ihr Arzt mit einer Qualifikation zur
humangenetischen Beratung wird Sie gerne weiterge-
hend zu den einzelnen Trisomien beraten.

Mithilfe des NIPTs
kénnen meist nur
Trisomien erkannt werden. denden Mutter sein.
Andere, hdufigere
Erkrankungen bleiben
Insgesamt sind Trisomien bei Schwangereniin unerkannt.

Wann sollten Sie einen NIPT
durchfUhren lassen?

Eine Trisomie ist bereits im Mutterleib nachweisbar, da
die Veranderung der Chromosomenanzahl von Beginn
an besteht. Grundsatzlich kdnnen alle werdenden
Mutter - auch bei Mehrlingsschwangerschaften und
nach kunstlicher Befruchtung einen NIPT durchfihren
lassen - sinnvollist dieser ab der 12. SSW. Vorausset-
zung dafirist ein Beratungsgesprach bei lhrer
Arztin oder Ihrem Arzt. Mgliche Griinde fiir
die Durchfiihrung des NIPTs kénnen ein auf-
falliger Ultraschall sowie das Alter der wer-

Ob eine Durchflhrung bei Ihnen sinnvoll ist,
besprechen Sie bitte mit Ihrer Arztin bzw.
Ihrem Arzt. Bevor Sie sich fir die Durchfih-

rung eines NIPTs entscheiden, sollten Sie sich
Uberlegen, was der Nachweis einer Trisomie flr Sie
bedeuten wirde. Welche Konsequenzen wiirden sich
daraus ergeben? Wirden Sie die Schwangerschaft
abbrechen wollen? lhre Arztin oder Ihr Arzt steht Ihnen
auch bei diesen Uberlegungen beratend zur Seite.

Sie haben sich furden NIPT entschieden -

wie geht es nun weiter?

Ihre Arztin oder Ihr Arzt berat Sie zum NIPT
@2 und klart Sie Gber das weitere Vorgehen
~ auf.

AnschlieBend erfolgt die Blutentnahme
aus |lhrer Armvene.
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Im Labor werden die Chromosomen
Ihres Kindes aus lhrem Blut untersucht
und mithilfe einer Software analysiert.
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Das Testergebnis liegt Ihrer Arztin
oder Ihrem Arzt meist nach ca. einer

Woche vor.



