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Wann kann der Test nicht durchgefiihrt
werden?

Sofern eine Zwillingsanlage vorlag und diese in der UI-
traschalluntersuchung nachvollzogen werden kann,
wird der Test nicht durchgefihrt.

Bei Zwillingsschwangerschaften ist das Ergebnis ein-
geschrankt.

Bei hohergradigen Mehrlingen, z.B. Drillinge, ist ein Test
nicht moglich.

Ebenfalls bestehen von einigen NIPT-Anbieter Einschran-
kungen bei Schwangerschaften, die durch kinstliche Be-
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fruchtung oder durch eine Eizellspende entstanden sind.

@ Sofern Sie eine genetische Eigenschaft aufweisen (z.B.
balancierte Translokation) oder Sie in Ihrem Leben eine
Knochenmarktransplantation erhalten haben, ist der
Test nicht durchfthrbar.

Dr. med. Viktoriya Popov
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Wenn eine Auffalligkeit des Kindes vorliegt, wird von der
Durchfiihrung eines DNA-Bluttestes abgeraten. Selbstver-
standlich kann aber auch in solchen Féllen nach ausfihrli-
cher drztlicher Beratung und auf ausdriicklichen Wunsch von Tatigkeitsschwerpunkt:

@
lhnen ein NIPT erfolgen. Pranatalmedizin und spezielle Geburtshilfe
............................................................................. . Jertfizierung:

Facharztinnen und Facharzt fur
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Dorsten
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Terminabsprache und Sprechzeiten ® DEGUM-Stufe I
Bitte vereinbaren Sie einen Termin telefonisch und (Deutsche Gesellschaft fur Ultraschall in der Medizin)

bringen Sie die zugesandten Fragebogen ausgefullt mit. ® FMF London und Deutschland (Fetal Medicine Foundation)

@ Qualifikation zur fachgebundenen genetischen Beratung
gemal § 7 Abs. 3 und § 23 Abs. 2 Nr. 2a GenDG N

Busbahnhof Sprechzeiten

Montag und Dienstag
7.30 - 12.30 und 13.00 - 17.00 Uhr
Mittwoch

Berufsausibungsgemeinschaft Dr. Katharina Moller-Morlang, Dr. Thomas von
Ostrowski Partnerschaft - Fachéarzte fur Frauenheilkunde und Geburtshilfe®,

Gladbecker Str.

. . B 7.30 - 12.30 Uhr Sitz Dorsten, Amtsgericht Essen, PR 2553
Tiefgarage im Gebaude. D t
Einfahrt ins Parkhaus vom Siidwall onnerstag “ Im Rahmen der vertragsarztlichen und in Teilen der privatérztlichen Tatig-
aus neben dem judischen Museum 7.30 - 12.30 und 13.00 - 18.00 Uhr keit zusammengeschlossen mit der MVZ Kinderwunschzentrum Dortmund
o A . GmbH sowie mit der MVZ Kinderwunschzentrum Wuppertal GmbH zur Gber-
rechts vor der Zufahrt zur Polizei. Freitag ortlichen Berufsausiibungsgemeinschaft Kinderwunsch Dortmund, Siegen, e

Weitere Parkplatze am Busbahnhof
neben McDonalds.
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7.30 - 12.30 und 13.00 - 15.00 Uhr Dorsten, Wuppertal GbR.
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Was kann der Test leisten?

Uber eine mitterliche Blutabnahme kann fir bestimmten
Chromosomenstérungen (Down Syndrom, Trisomie 18 und
13 sowie geschlechtsspezifische Chromosomenstérungen)
eine verlassliche, statistische Aussage, insbesondere zum
Down Syndrom, gegeben werden.

Diese Methode wird NIPT (nicht-invasiver pranataler
Test) genannt. Mit Hilfe dieses Tests kdnnen etwa 99% der
Schwangerschaften mit einer Trisomie 21 erkannt werden.
Die Testgte fur die Trisomie 18 und Trisomie 13 sowie ge-
schlechtsspezifische Chromosomenstérungen liegt unter je-
ner fir das Down Syndrom (Trisomie 21) (siehe Tabelle).
Einige NIPT Anbieter propagieren den Einsatz zum Screening
auf Mikrodeletionssyndrome (z.B. DiGeorge Syndrom) und
Triploidien. Derzeit kann dieses Verfahren fir Mikrodeleti-
onssyndrome und Triploidien nicht uneingeschrankt emp-
fohlen werden. Gerne besprechen wir mit lhnen bei be-
griindeter Indikation diese Option.

DR FPR

99,2% 0,09%
(95% €I, 98,5 - 99,6%) | (95% Cl, 0,05 - 0,14%)

Trisomie 21 93,7% 0,23%
Gemini (95% CI, 83,6 - 99,2%)  (95% Cl, 0,00 - 0,92%)

Trisomie 18 96,3% 0,13%
(95% CI, 94,3 -97,9%)  (95% Cl, 0,07 - 0,20%)

Trisomie 13 91,0% 0,13%
(95% CI, 85,0 - 95,6%)  (95% Cl, 0,05 - 0,26%)

Monosomie X 90,3% 0,23%
(95% CI, 85,7 - 94,2%)  (95% Cl, 0,14 - 0,34%)

47, XXY / 47, XXX 93,0% 0,14%
u.a. (95% €I, 85,8 - 97,8%)  (95% Cl, 0,06 - 0,24%)

Gil et al.2015 © 2015 ISUOG, Published by John Wiley & Sons Ltd.

Dieses Verfahren stellt keine Diagnostik dar,
sondern eine sehr ausgereifte, statistische
Betrachtungsweise.

Ab wann kann der Test durchgefiihrt werden?

Die Untersuchung kann etwa ab der 10. Schwangerschaftswo-
che durchgefihrt werden.

Wir empfehlen jedoch den Test im Zeitraum des Ersttri-
mester-Screenings zusammen mit einer frithen Organ-
untersuchung durchfiihren zu lassen. Fachgesellschaften
begriinden dieses Vorgehen wie folgt:

® Falls die Nackenfalte erhoht ist oder fetale Fehlbildun-
gen bestehen, kénnen auch andere Chromosomensto-
rungen vorliegen, die nicht durch die NIPT erkannt
werden konnen. In diesen Fallen ist eine invasive Abkla-
rung besser geeignet (Drei Lander - Empfehlung).

® Im Rahmen einer frihen Testabnahme in der 10.
Schwangerschaftswoche kann bei einem auffalligen Test-
ergebnis noch keine invasive Abklarung erfolgen.

Ich wiinsche eine friihe Durchfiihrung des
Tests (10. Schwangerschaftswoche), ist es
bei mir sinnvoll?

Ausnahmef3lle bediirfen der individuellen drztlichen Bespre-
chung mit Ihnen. Liegt eine solche Situation bei Ihnen vor (z.B.
vorausgegangen Schwangerschaft mit einem kranken Kind),
bitten wir Sie, uns dies bei der Terminanfrage mitzuteilen.

Welcher Testanbieter ist fir mich am besten?

Inzwischen existieren in Deutschland mehrere Anbieter. Wir
bieten alle Testanbieter an. Wir beraten Sie gerne zu den ver-
schiedenen Testanbietern und diskutieren den fir Ihre Frage-
stellung sinnvollsten Test.
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Wie lduft der Test ab?

Wir fihren zundchst eine frihe Organuntersuchung bei lhrem
Kind durch, ermitteln die Nackenfaltendicke und die Nasen-
beinlange sowie eine Beurteilung aller sichtbaren Organe des
Kindes. Im Anschluss beraten wir Sie und besprechen, ob der
NIPT fiir Sie in Frage kommt. Sofern Sie den NIPT wiinschen,
erfolgt eine normale Blutabnahme aus lhrem Arm.

Wann erhalte ich die Ergebnisse?

Die Ergebnisse werden Ihnen nach ca. einer Woche telefonisch
mitgeteilt. Auffallige Befunde werden kurzfristig in der Praxis
mit Ihnen personlich besprochen.

Was passiert, wenn eine Analyse
nicht moglich ist?

Abhdangig von dem NIPT-Anbieter wird in ca. 0,1% bis 4% der
Falle kein Untersuchungsergebnis mitgeteilt, da die Qualitats-
kriterien der Blutanalyse dies nicht erlauben. In der Regel ist
in diesem Fall zu wenig DNA in lhrem Blut fir die Analyse
vorhanden. Die Ursachen dafir sind vielfaltig. In dieser Situ-
ation wird zunachst eine zweite Blutprobe veranlasst, wobei
Ihnen keine zusatzlichen Kosten entstehen. Falls diese Blut-
probe ebenfalls kein Ergebnis zuldsst, suchen wir mit Ihnen
nach weiteren Untersuchungsoptionen.

Das Ergebnis des NIPT ,kein Untersuchungs-
ergebnis” bedeutet nicht, dass Ihr Kind von einer
der oben genannten Chromosomenstdrungen
betroffen ist.

Was bedeutet falsch positives Ergebnis?

In etwa 0,1% der normalen Schwangerschaften wird ein falsch
positives (falsch auffalliges) Ergebnis beobachtet. Ursache da-
fur ist, dass die DNA des Mutterkuchens (Plazenta) analysiert
wird und in seltenen Fallen ein sogenanntes Plazentamosaik
bestehet, welches zu auffalligen Befunden fihrt, obwohl das
Kind nicht betroffen ist.

Was passiert bei einem auffélligen Ergebnis?

In einem solchen Fall wird Ihnen die invasive Diagnostik (in
der Regel die Fruchtwasserpunktion) angeboten.

Gibt der Test weitere Informationen
zur Gesundheit des Kindes?

Der Test liefert ansonsten keine zusatzlichen Informationen zu
der Gesundheit lhres Kindes.

Nur in etwa der Halfte aller Chromosomen-
storungen des Menschen liegt eine Trisomie 21
vor und nur etwa 10% aller Fehlbildungen wer-
den durch Chromosomenstérungen verursacht.
Aus diesem Grund wird der Test in der Regel in
Kombination mit einer frihen Organuntersuchung
bei uns angeboten.




