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Arztliche Botschaften zu NIPT als GKV-Leistung — Wie kann die Umsetzung gelingen?

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) hat in der Sitzung vom 19.09.2019 beschlossen, dass ein NIPT in
begriindeten Einzelféllen zulasten der gesetzlichen Krankenversicherung (GKV) eingesetzt werden kann. Vor-
aussetzungen sind eine vorherige intensive drztliche Beratung und Aufkldrung unter Verwendung einer ver-
pflichtend vorgesehenen Versicherteninformation. Hierdurch soll klar und eindeutig im Rahmen der Mutter-
schafts-Richtlinien geregelt werden, dass der NIPT nicht als ethisch unvertretbares ,Screening” eingesetzt
wird, sondern die Anwendung des NIPT nur unter bestimmten Bedingungen vorgenommen werden kann (1),

Hierzu wird in Teil B., Absatz 4 der Mutterschafts-Richtlinien (Mu-RL) ein neuer Punkt e) eingefiihrt: ,Unter-
suchungen an fetaler DNA aus miitterlichem Blut zur Frage des Vorliegens einer Trisomie 13, 18 oder 21 (NIPT)
... mitdem Ziel der Vermeidung der .... invasiven MaBnahmen, sofern ein entsprechender Test geboten ist, um
der Schwangeren eine Auseinandersetzung mit ihrer individuellen Situation hinsichtlich des Vorliegens einer
Trisomie im Rahmen der @rztlichen Begleitung zu erméglichen. Ein statistisch erhohtes Risiko fiir eine Trisomie
allein reicht fiir die Anwendung dieses Tests nicht aus.” Nach dem neuen Buchstaben g) der Mu-RL ist geplant,
~Empfehlungen zur Qualitatssicherung gemaR § 135 Absatz 1 Satz 1 Nummer 2 SGB V zu Untersuchungen an
fetaler DNA gemdR B.4 e)” einzufiihren. Zu den sonografischen Voraussetzungen zur Durchfiihrung von NIPT
heiBt es dort: ,Voraussetzung fiir die NIPT- Untersuchung ist das Vorliegen des sonografisch bestimmten Ges-
tationsalters und die Kenntnis der Anzahl der Embryonen bzw. Feten.” (2).

Diese neuen Formulierungen in den Mu-RL sind eher allgemeiner bzw. explizit ausschlieBender (erhohtes sta-
tistisches Risiko reicht nicht aus) Natur. Sie bediirfen einer weitergehenden fachlich-inhaltlichen Konkretisie-
rung und Beschreibung, um tatséchlich eine Einzelfallentscheidung bleiben zu kénnen.

Hierzu miissen im &rztlichen Aufklarungsgesprach folgende Wissensinhalte (Botschaften) zwingend
besprochen und dokumentiert (Checkliste, Aufklarungsdokumentation) werden:

Botschaft 1: Die a-priori-Wahrscheinlichkeit fiir ein gesundes Kind liegt mit Erreichen der 12. SSW
generell und altersgemittelt bei rund 96 %.

Die iiberwiegende Zahl der Kinder bei Geburt ist - unbesehen jedweder medizinischer Diagnostik - natiirlicher-
weise gesund.

Botschaft 2: Angst ist immer ein schlechter Ratgeber.

Die allgemeinen (unspezifischen) Angste vor kindlichen Erkrankungen, namentlich einer kindlichen Trisomie
21, sind in unserer Leistungs-Gesellschaft sehr hoch. Sie gehen in aller Regel iiber ein realistisches konkretes
MaR deutlich hinaus. Diese Angste kdnnen mittlerweile mit einer Fiille von bewshrten, schonenden Methoden
(Ultraschall, Nackentransparenztest-Untersuchung) auf ein konkretes individuelles MaR zuriickgefiihrt wer-
den.

Botschaft 3: Keine Schwangere muss eine genetische Diagnostik in Anspruch nehmen.
Nur weil ein Untersuchungsverfahren existiert und von der GKV bezahlt wird, ist seine Anwendung nicht not-
wendigerweise im individuellen Fall sinnvoll. Jede Frau besitzt das grundsatzliche Recht auf Nichtwissen.

Botschaft 4: Jede gezielte vorgeburtliche Diagnostik sollte begriindet (Indikation) und im individuel-
len Fall sinnvoll sein.

Voraussetzung hierzu ist eine eingehende allgemeine und spezielle drztliche Beratung der Schwangeren. Im
Falle von NIPT als GKV-Leistung sollte sie durch eine eingehende psychosoziale Beratung vor und nach Test-
durchfiihrung zusatzlich ergdanzt werden. :
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Botschaft 5: NIPT ist ein genetisches Suchverfahren (Englisch: Screening Test).

NIPT liefert nur eine individuelle Risikoeinschatzung und damit keine sichere Diagnose. Eine sichere geneti-
sche Diagnose kann nur gestellt werden iiber die Durchfiihrung eines Punktionsverfahrens (Englisch: Diagno-
stic Test) mit Gewinnung kompletter kindlicher Zellen. Nur eine sichere Diagnose erlaubt eine Handlungskon-
sequenz. Punktionsverfahren sind in erfahrener Hand entgegen der iiberkommenen landldufigen Auffassung
nahezu risikofrei (3).

Botschaft 6: Chromosomenstérungen machen nur 8 % der Fehlbildungen und kognitiven Storungen bei
Geburt aus (4).

NIPT als Kassenleistung sucht nur nach Trisomie 21-18-13. Hierauf entfallen von den chromosomalen St6run-
gen anteilig etwa 70 % und damit von allen Fehlbildungen bei Geburt ca. 5 %. Damit ist NIPT auf Trisomie
21-18-13 ein selektives Suchverfahren auf die rund 70 % haufigsten chromosomalen Stérungen und blendet
die 10-mal haufigeren nicht-chromosomal bedingten angeborenen Fehlbildungen und seltene Erbleiden aus.

Botschaft 7: Ein auffilliges NIPT-Ergebnis bedeutet nicht, dass das Kind sicher von einer Chromosomen-
storung betroffen ist.

Die Empfindlichkeit des Verfahrens (richtig-positives Ergebnis bei Schwangeren fiir Chromosomenstorung des
Kindes) liegt bei Trisomie 21 bei 99 %, bei Trisomie 18 bei 96 % und bei Trisomie 13 bei 91 %. Die Wahrschein-
lichkeit, dass ein auffalliges Ergebnis tatsachlich ein genetisch krankes Kind bedeutet, wird iiber den positiven
Vorhersagewert (PPV, positiv predictive value) dieses genetischen Testverfahrens beschrieben. Er betrdgt fiir
Trisomie 21 bei 20-jdhrigen Frauen 50 % und bei Frauen mit 40 Jahren rund 90 %, bei Trisomie 18 mit 20 Jah-
ren 14 %, mit 40 Jahren 69 %, bei Trisomie 13 mit 20 Jahren 6 %, mit 40 Jahren 50 % (5, 6).
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Botschaft 8: Ein auffalliges NIPT-Ergebnis muss immer durch eine diagnostische Punktion gesichert
werden. NIPT ersetzt nicht die Fruchtwasseruntersuchung.

Nur so kann vermieden werden, dass ein unrichtiges Testergebnis (vergl. Botschaft 7) zum Schwangerschafts-
abbruch eines tatsachlich gesunden Kindes fiihrt.

Botschaft 9: Ein genetischer Suchtest wie NIPT sollte immer von einer eingehenden Ultraschalluntersu-
chung begleitet bzw. ergdanzt werden.

Ein unauffalliges NIPT-Ergebnis ist wertlos, wenn der Fet von einer klinisch relevanten, mit Ultraschall dia-
gnostizierbaren,10-mal hdufiger auftretenden nicht-chromosomal bedingten Fehlbildung (7) betroffen ist
oder eine von NIPT nicht adressierte Mikrodeletion aufweist, welche erkennbar sonografische Symptome auf-
weist und hieriiber einer invasiven Klarung zugefiihrt werden kann. Ein alleiniges unauffalliges NIPT-Ergebnis
bedeutet nicht: Ein gesundes Kind.
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