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2. Positives cfDNA-Testergebnis durch einen invasiven Eingriff abklaren

3. CfDNA-Tests als sekundéares Screening fur Trisomie 21 nach auffalligem
bzw. intermedidrem Ersttrimester-Screening mittels Combined-Test

4. CIDNA-Tests als primares Screening fur eine Trisomie 21 bei Schwangeren

jeden Alters und jeder Risikogruppe.

5. Die Testgute des cfDNA-Screenings fur Trisomie 18 und 13 liegt unter

jener fur Trisomie 21.

6. cfDNA-Tests zum Screening auf gonosomale Aneuploidien kdnnen derzeit

nicht uneingeschrankt empfohlen werden.
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NIPT-Anwendung

Hohes Risik — .
° ::.SBSI ° Invasive Diagnostik

Miitterliches Alter
Ersttrimester-Screening Mittleres Risiko NIPT auffillig
fetale Nackentransparenz 1:50 - 1:1.000 Trisomie 13,18,21

freies B-hCG, PAPP-A

Geringes Risiko

<1:1.000 keine weiteren MalRnahmen

(mod. n. Kagan et al, Ultraschall Med. - Eur. J. Ultrasound 35:229 (2014))

French Health Authority Recommends NIPT for Trisomy 21 After First Trimester Combined Screen
May 19, 2017

In an April report, made public this week, HAS said that circulating cell-free DNA testing for fetal trisomy 21 should be offered if
first-trimester combined screening, or in some cases second-trimester serum screening, indicates a fetal trisomy 21 risk
between 1 in 1,000 and 1 in 51. For women with a risk of 1 in 50 or higher, HAS maintains its recommendation of invasive
testing, though women may choose to undergo DNA testing first.

https://www.360dx.com 3

P L 4
IVIATAUS OUUITITTT LUJ.?


https://www.has-sante.fr/portail/upload/docs/application/pdf/2017-05/dir42/recommandation_en_sante_publique__place_des_tests_adn_libre_circulant_dans_le_sang_maternel_dans_le_depistage_de_la_trisomie.pdf
https://www.has-sante.fr/portail/upload/docs/application/pdf/2017-05/dir42/recommandation_en_sante_publique__place_des_tests_adn_libre_circulant_dans_le_sang_maternel_dans_le_depistage_de_la_trisomie.pdf
https://www.has-sante.fr/portail/upload/docs/application/pdf/2017-05/dir42/recommandation_en_sante_publique__place_des_tests_adn_libre_circulant_dans_le_sang_maternel_dans_le_depistage_de_la_trisomie.pdf
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Entwicklung NIPT bei der BG Berlin Genetics GmbH
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Seit Einflhrung des Ersttrimester-Screenings, der friihen Fehlbildungsdiagnostik und
der NIPT haben die pranatalen invasiven Untersuchungen in den letzten 15 Jahren
um mehr als 80% abgenommen (Kudamm-199).

Wahrend im Jahr 2000 noch 1571 Untersuchungen (AC = Amniozentese & CVS =
Chorionzottenbiopsie) durchgefiihrt wurden, waren es im im Jahr 2016 nur noch 317.
Dies ist hauptséchlich bedingt durch das klassische ETS.

Durch die Einfuhrung der NIPT im Jahr 2012 hat sich die Anzahl der
Fruchtwasseranalysen in unserem Genetiklabor nochmals mehr als halbiert: 507 AC
im Jahr 2011 versus 218 AC im Jahr 2016.
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