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NIPT in der Schwangerschaftsvorsorge – 
Erfolgsstory oder Problemfall?  

EINLEITUNG 
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NIPT ist präzise – aber nicht selbsterklärend 
Die Stärke des Tests entbindet nicht von Beratung, Ultraschall und Folgepfad. 

• Der NIPT ist kein einfacher Bluttest, sondern ein pränatalmedizinischer Wendepunkt. 

• Er kann Selbstbestimmung stärken, invasive Diagnostik vermeiden und Versorgung verbessern. 

• Er kann aber auch Beratung überfordern, falsche Sicherheit erzeugen und zur faktischen Routinisierung führen. 

• Entscheidend ist nicht nur, wie gut der Test ist – sondern wie gut wir ihn einbetten. 

NIPT ist nur dann Fortschritt, wenn aus „non-invasive“ nicht „non-informed“ wird. (Kypros Nicolaides)

LEISTUNGSBEWERTUNG 
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LEISTUNGSBEWERTUNG 
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LEISTUNGSBEWERTUNG CATs 

Offizielle G-BA/IQWiG Darstellung : T21 Sensitivität 99,13 % / Spezifität 99,95 %. Trisomie 13 und 18 kann die Sensitivität nicht robust geschätzt werden.
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LEISTUNGSBEWERTUNG CATs 
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LEISTUNGSBEWERTUNG SCA 
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NIPT-Screening auf  Mikrodeletionen  
Subchromosomale Imbalancen ≥ 7 Mb / Auflösung ähnlich Karyotyp (ca. 5-10 Mb) / Kleinere CNVs / Mikrodeletionen (< 5 Mb) nicht zuverlässig erfasst  
Technisch möglich ≠ klinisch sinnvoll als Routine: Bei Verdacht bleibt Microarray / diagnostische Abklärung überlegen.

LEISTUNGSBEWERTUNG 

1. Leitlinien: keine Routine 

AWMF, ACOG, ACMG, SMFM: kein populationsweites Routine-Screening 
Bei CNV-Wunsch: diagnostische Testung anbieten 
22q11.2: Sonderfall nach Vortestberatung

2. Evidenz: begrenzte Daten 

Review 2021: 474.189 Schwangerschaften, 210 Fälle 
FPR 0,07 % | PPV 44,1 % 
Sensitivität/Spezifität nicht valide berechenbar

3. SMART 22q11.2 

• 18.289 Schwangerschaften 
• 9/12 erkannt; Sens. 75,0 % 
• FPR 0,16 % | PPV 23,7 %

Primär

• gleiche Kohorte 
• 10/12 erkannt; Sens. 83,3 % 
• FPR 0,05 % | PPV 52,6 %

kleine Fallzahl: nur 12 bestätigte Fälle → keine Routinegrundlage

4. Klinische Konsequenz 

• kein Routine-Screening der Allgemeinbevölkerung 
• positiver cfDNA-Befund ≠ Diagnose 
• bei klinischem Verdacht: Microarray / invasive Diagnostik

Machbar, aber keine ausreichende Grundlage für ein routinemäßiges Mikrodeletions-Screening. 
Bei klinischem Verdacht ist diagnostische Testung aussagekräftiger als Screening.

Algorithmus-Updatevs.
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Genome-wide cfDNA & RATs  
Technisch möglich ≠ klinisch sinnvoll als Routine.  Bei Verdacht bleibt invasive Diagnostik / Microarray überlegen.

LEISTUNGSBEWERTUNG 

1. Was wird erfasst? 

• Erfasst auch seltene autosomale Trisomien (RATs)

2. Zentrale Grenzen 

• RATs: niedriger PPV wegen geringer Prävalenz und CPM 
• Auffälliger Befund ≠ Diagnose → invasive Bestätigung erforderlich

3. Fetale Bestätigung nach trophoblastärem Mosaikbefund (RATs) 
Hinweis: Werte beziehen sich auf fetale Bestätigung nach trophoblastärem Mosaikbefund, nicht auf den allgemeinen cfDNA-PPV. 

RATs erweitert das Spektrum; der klinische Nutzen seltener Befunde ist jedoch nicht belegt. Auffällige Ergebnisse ersetzen keine Diagnostik.  
Bei klinischem Verdacht bleibt die diagnostische Abklärung überlegen.

4. Outcomes nach RAT-Befund (n = 151) 

Datenbasis: Benn et al., Ultrasound Obstet Gynecol 2019; AWMF-S2e 085-002.  Abk.: RATs = seltene autosomale Trisomien; CATs = T13/18/21; SCAs = Geschlechtschromosomenaneuploidien; CPM = Plazentamosaik.

41,1 % unauffällige Lebendgeburt
27,2 % Fehlgeburt
7,3 % Fehlbildungen
2 % klinisch relevante Uniparentale Disomie (UPD) 

(Angelman-Syndrom (pat.Chr.15), BWS (pat.Chr.11), Silver-Russell-Syndrom (mat.Chr.7))

14,6 % FGR / niedriges Geburtsgewicht

Bestätigungsrate 3,0 % (95 %-KI 1,44-5,97)
Zum Vergleich CATs 20,0 % • SCAs 31,5 %
Trisomie 3, 7 fast nie bestätigt
Trisomie 14, 20 selten bestätigt
Trisomie 4, 12, 16 > 20 %
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LEISTUNGSBEWERTUNG GEMINI 
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LEITLINIENLAGE 
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Zentrale Beratungsfehler 

Drei typische Problemkonstellationen 
Die meisten Fehler entstehen nicht durch schlechte Testgüte, sondern durch falsche Interpretation.
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Der Bluttest braucht den klinischen Kontext 
NIPT ersetzt keine gute Ultraschalldiagnostik. 

Der NIPT sieht molekular sehr scharf  – aber er sieht nicht das Kind! 

• Er beantwortet eine enge genetische Frage, aber keine umfassende Frage nach kindlicher Gesundheit. 

• Strukturelle Fehlbildungen, Plazentation, Mehrlinge, Chorionizität und Wachstumsfragen bleiben Ultraschallthemen. 

• Bei auffälligem Ultraschall kann direkte invasive Diagnostik sinnvoller sein als ein vorgeschalteter NIPT. 

• Falsche Sicherheit ist gefährlicher als ehrliche Unsicherheit.

Ultraschall  
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Ultraschall  

Drei Fälle zeigen besser als jede Leitlinie, wo der NIPT kippen kann: einmal in falsche Entwarnung, einmal in falsche Diagnoseannahme und einmal in Bagatellisierung.“

Drei typische Problemkonstellationen 
Drei Fälle zeigen besser als jede Leitlinie, wo der NIPT kippen kann: einmal in falsche Entwarnung, einmal in falsche Diagnoseannahme und einmal in Bagatellisierung.
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POSTTEST-MANAGEMENT 

Falsche Entwarnung, falsche Diagnoseannahme 
CPM 1 und 3 und TFM 5
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Vanishing Twin 

Vanishing Twin zeigt 
Vanishing Twin ist das Lehrstück dafür, dass cfDNA nicht aus dem Fetus kommt, sondern aus der Plazenta – und manchmal aus einer Plazenta, die gar nicht mehr zu 
einem vitalen Kind gehört.



Dr.	med.	Thomas	von	Ostrowski

Studiendesign 
• 655 Vanishing-Twin-Schwangerschaften 
• Auffällige NIPT-Befunde pränatal invasiv oder postnatal genetisch abgeklärt 
• VT-Typ I: leere Fruchthöhle 
• VT-Typ II: abgestorbener Embryo/Fet

Vortestwahrscheinlichkeit  

Bestätigung positiver Befunde 
• Bestätigte T21-Fälle 7/17 (41,2%) 
• Bestätigte T18-Fälle 0/4 
• Bestätigte T13-Fälle 0/8 
• Zusätzliche/genomweite Befunde: 0/29  
• Kein falsch-negativer NIPT-Befund

Zeitlicher Verlauf  
• Diskordante Ergebnisse nahmen mit jeder Woche nach dem VT-Ereignis ab 
• Nach > 8 Wochen nur noch 1 diskordanter Fall 
• Nach der 15. SSW keine diskordanten NIPT-Ergebnisse mehr

NIPT bei Vanishing Twin (VT) – Ergebnisse der TRIDENT-2-Studie  
NIPT bei Mehrlingen und Vanishing Twin: Leistungsmerkmale und klinische Relevanz 
655 VT-Schwangerschaften | klassischer NIPT (T21/18/13) und zusätzliche genomweite Analyse

Praktische Konsequenz 
NIPT bei Vanishing Twin möglichst erst nach der 15. SSW oder mindestens 8 Wochen nach Absterben des zweiten Feten durchführen.

VT-Typ I (bei fortbestehenden Mehrlingen) 
• 1,7% auffällige NIPT Befunde

VT-Typ II 
• 12,6% auffällige NIPT Befunde

Ohne VT 
• 0,74% auffällige NIPT Befunde

T21 bleibt detektierbar – aber der PPV fällt. 
T18/T13/Zusatzbefunde: hohe Diskordanzwahrscheinlichkeit.
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Ultraschall  

Drei typische Problemkonstellationen - No-call 
No-call ist der Befund, den man am leichtesten unterschätzt. Dabei sagt er manchmal mehr über die Schwangerschaft aus, als uns lieb ist!



Dr.	med.	Thomas	von	Ostrowski

POSTTEST-MANAGEMENT 

No-call 
No-call ist der Befund, den man am leichtesten unterschätzt. Dabei sagt er manchmal mehr über die Schwangerschaft aus, als uns lieb ist!
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POSTTEST-MANAGEMENT 
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Regelungslogik 

Formal: Einzelfallleistung. Praktisch: hohe Nutzung. Genau daraus entsteht die Spannung.

1

2

3

4

GKV-Leistung NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21

Normativer Anspruch begründete Einzelfallentscheidung nach ärztlicher Beratung.

GenDG medizinischer Zweck, genetische Beratung, 
Dokumentation und Schutz der Selbstbestimmung. 

Praktischer Effekt hohe Verfügbarkeit und reale Nähe zur Screening-Debatte

Regelungslogik



Dr.	med.	Thomas	von	Ostrowski

Regelungslogik 

NIPT zwischen Anspruch und Realität: Leitlinie, Richtlinie und gelebte Versorgungspraxis

Diskrepanz AWMF-Leitlinie und Mutterschafts-Richtlinien 
Fachlich ist der frühe qualifizierte Ultraschall der Gatekeeper – rechtlich ist er vor GKV-NIPT nicht verpflichtend.
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Was die Daten zeigen 

Was die Daten zeigen 
Hohe Nutzung, viel Beratung, relevante Folgeprozesse – aber keine 

einfachen Kausalketten.
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GOP 01870: 52.101 Abrechnungen im Startquartal III/2022. 
GOP 01870: 83.203 Abrechnungen im I. Quartal 2025.

KBV-Daten bis I/2025 

Populationsbezogene Schätzung für den Gesamtzeitraum III/2022–I/2025: 
 ~ 47–51 %. 

BARMER-Altersgruppen:  

~ 25 % bis 25 Jahre 
~ 50 % bei 26–35 Jahren 
~ 70 % ab 36 Jahren.

Der GKV-NIPT ist in der Versorgung angekommen 
Die Nutzung bleibt hoch, während die Zahl betreuter Schwangerschaften rückläufig ist.
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KBV-Daten bis I/2025 

Genetische Beratung 
 
• GOP 01789: etwa 71–76 % 
• GOP 01790: klinisch plausibler Korridor 0,7–1,5 % 

• BARMER Daten 2026: 224/26.022 mit Beratung bei positivem NIPT = 0,9 % 
• BARMER Daten 2025: im Mittel 1,5% Beratungen nach auffälligem NIPT

Beratung und Folgepfad: Kernleistung, nicht Formalie 
Abrechnung zeigt Leistungsgeschehen – nicht automatisch Beratungsqualität. 

Ein auffälliger NIPT ist kein Endpunkt – dann beginnt die Medizin erst. 

• Referenz am Testzeitpunkt (Ende 1. 
Trimenon): ≈ 0,5 % auffällige Befunde
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KBV-Daten bis I/2025 

31.568 NIPT, davon 26.022 vollständig beobachtbare Schwangerschaften 
Auffälliger NIPT (GOP 01790) 

224 = 0,9%

BARMER-Kohortenstudie, 2026. 
Hertle, Wende, Schleußner: Maßnahmen nach auffälligem NIPT auf T13/T18/T21, Dtsch Arztebl Int 2026;123:248–249  

Weiterführende Sonographie II 
(GOP 01773) 
163/224 = 73%

Invasive Bestätigung 
115/224 = 51%

Sonographie und invasive Bestätigung 
98/224 = 44%

Keine dokumentierte Abklärung 
48/224 = 21%

davon 10 Abbrüche ohne 
dokumentierte invasive und/oder 
Sonographie 
10/48 = 21%

Amniozentese 
83*/224 = 37%

Chorionzottenbiopsie 
34*/224 = 15%

*Da Amniozentese und CVS zusammen 117 Eingriffe ergeben, aber nur 115 Patientinnen invasiv abgeklärt wurden, ist von 2 Fällen mit Überschneidung / beiden Verfahren auszugehen.

Kernaussage der Autoren: Ein positiver NIPT darf nicht alleinige Grundlage für irreversible Entscheidungen sein. 
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Warum derselbe Test in verschiedenen Kollektiven anders 
wirkt 
Sensitivität und Spezifität gehören zum Test – der PPV zur getesteten 
Population. 

• Je niedriger die Prävalenz, desto wichtiger wird die 
diagnostische Bestätigung positiver Befunde. 

• Mehr Screening erzeugt daher auch mehr abklärungsbedürftige 
Befunde – nicht wegen schlechter Testqualität, sondern 
aufgrund statistischer Gesetzmäßigkeiten. 

• Diese Logik gehört in jede Prätestberatung.

Vortestwahrscheinlichkeit  

Die medizinische Wahrheit 
Der NIPT ist stark – aber nicht selbsterklärend. 
Ein Ergebnis ist noch keine Diagnose
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Invasive Diagnostik: kein einfacher Vorher–Nachher-Beweis 

Invasive Diagnostik 

Einordnung  
KBV: leichter Rückgang invasiver Eingriffe (3,93 → 3,55 pro 1.000 Schwangerschaften). 
BARMER: seit Jahren sinkender Trend, nach Einführung des GKV-NIPT kein klarer Trendbruch (Faktor 1,11). 
Kein Widerspruch: Beide Analysen betrachten unterschiedliche Endpunkte und Auswertungsebenen.
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Medizinischer Fortschritt spart nicht automatisch Geld 
Die Kostenentwicklung spricht nicht gegen den NIPT – aber gegen eine reine 
Einsparungslogik. 

Invasive Diagnostik 
• − 1,3 Mio. €/Jahr 

NIPT + Beratung 
• + 68,9 Mio. €/Jahr 

Die Einführung des NIPT reduziert invasive Eingriffe, führt jedoch nicht zu 
einer Kosteneinsparung im Gesundheitssystem.

Kosten 
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Formal kein Screening – funktional aber screeningnah 
Das ist kein Widerspruch, sondern genau die Spannung der aktuellen Versorgung.

Screening-Frage 

Was hohe Nutzung nicht beweist   

• nicht automatisch Fehlindikation im Einzelfall 
• nicht automatisch rechtliche Normalisierung als 

Reihenuntersuchung 
• nicht automatisch schlechte Beratung

Was hohe Nutzung dennoch signalisiert 
 
• viele Einzelfallentscheidungen können systemisch screeningähnlich wirken 
• Routinisierungsrisiko braucht Monitoring 
• Begriff „Screening“ darf Indikation und Beratung nicht verdecken
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Was die Daten zeigen 

Was die Daten zeigen 
Patientinnenperspektive und Motive 
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Was die Daten zeigen 

Warum Schwangere den GKV-NIPT nutzen 
Beratung, Information und Entscheidungsfindung in der pränatalmedizinischen Versorgung

Inanspruchnahme nicht-invasiver Pränataltests (NIPT) als gesetzliche Kassenleistung in der Schwangerenvorsorge. Einflüsse ärztlicher Beratung und Informationsvermittlung auf die Entscheidungsfindung der Schwangeren hinsichtlich NIPT. T. von Ostrowski, H. Maul, M. Reichelt, J. Frenzel, I. Pleßmann, A. Scharf-Jahns
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Sonderfall Geschlechtsbestimmung 

• NIPT ermöglicht eine sehr genaue fetale Geschlechtsbestimmung. 
• Sensitivität ~95 %, Spezifität ~98–99 %, falsch-positive Rate ~0,05 %. 
• Ein medizinischer Nutzen besteht bei X-chromosomal vererbten Erkrankungen, z. B. Hämophilie oder Duchenne-

Muskeldystrophie, sowie bei geschlechtsbezogenen pränatalmedizinischen Fragestellungen, z. B. AGS. 

• Gleichzeitig erfolgt die Nachfrage häufig aus nichtmedizinischen Gründen. 
• Die isolierte oder primär nichtmedizinisch motivierte Geschlechtsbestimmung ist nicht Zweck der GKV-

NIPT-Leistung.

Sonderfall Geschlechtsbestimmung 
Nicht jeder Zusatznutzen ist automatisch ein medizinischer Zweck.
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Sonderfall Geschlechtsbestimmung 
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Fazit 
NIPT ist Fortschritt – aber kein Autopilot 

Die medizinische Wahrheit 
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• Der NIPT ist für Trisomie 21, 18 und 13 der stärkste verfügbare Screeningtest – aber keine Diagnose. 

• Sein Nutzen entsteht nicht durch die Blutabnahme allein, sondern durch den Versorgungspfad: Indikation, Beratung, qualifizierter 
Ultraschall und klare Bestätigung. 

• Ein unauffälliger NIPT bedeutet nicht „gesundes Kind“; ein auffälliger oder nicht auswertbarer NIPT ist ein Abklärungssignal. 

• cfDNA bleibt biologisch komplex und plazentar geprägt. Deshalb gehören SCA, RATs und breite CNV-/Mikrodeletionspanels nicht 
in die unselektierte Routine. 

• Der NIPT wird zum Gewinn, wenn er gute Pränatalmedizin ergänzt – und zum Problem, wenn er Beratung, Ultraschall und 
diagnostisches Denken ersetzt.

Fazit: NIPT ist Fortschritt – aber kein Autopilot 
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