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NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21
wird GKV-Leistung im 2./3. Quartal 2022 



Indikation: Wunsch der Schwangeren



„Tragende Gründe“ des G-BA

G-BA-Entscheidung zum Bluttest auf Down-Syndrom (NIPT) in der 
Schwangerschaft

Der Test soll „der Schwangeren eine Auseinandersetzung 
mit ihrer individuellen Situation hinsichtlich des Vorliegens 
einer Trisomie (…) ermöglichen. Ein statistisch erhöhtes 
Risiko für eine Trisomie allein reicht für die Anwendung 
dieses Tests nicht aus.“ 

Es lässt sich „keine Risikoschwelle, mit der eine 
weitergehende diagnostische Klärung geboten 
erscheint, prospektiv festlegen“.



Semantischer Exkurs









Trisomie einzige 
fetale Anomalie?



ETS = Screening auf Trisomien?



Bedeutung von Testversagern falsch dargestellt







ETS ist „weitereUntersuchung“



Informationsbroschüre

Gravierende Fehler der obligatorischen  

Informationsbroschüre wurden auch nach drei 

Anhörungen (DEGUM, DGGG, GeKo, DGPM) 

nicht korrigiert.

Das BMG hat die Broschüre nicht beanstandet.

G-BA definiert jetzt Ziffern für genBer + Labor.



Forensische Risiken für 
primärbetreuende FÄ

Die Vielfalt fetaler Anomalien zu erläutern wird 

zwar gefordert, in den Informationen jedoch 

nicht abgebildet.

Der „besondere Überwachungsbedarf“ 

umgeht die Risikoschwelle und lastet den FÄ 

die forensische Verantwortung auf.



Narrative in der Pränataldiagnostik

• NIPT gibt Sicherheit – ohne Risiko
• Diagnostische Punktionen sind gefährlich
• Selbstzahlerleistungen sind unnötig
• Junge Schwangere haben kaum Risiken

Narrativen kann man auf der rationalen Ebene nicht 
widersprechen.

Alternative: Die Ebene der Zahlen verlassen



Anomalien pro 10.000 Graviditäten
Alter Trisomie

21
Trisomie

18,13
SCA Genetik

„Übrige“
Genetik
gesamt

Ultra-
schall

20 8
1:1250

3
1:3300

34
1:300

37
1:270

82
1:122

150
1:67

25 10
1:1000

3
1:3300

34
1:300

37
1:270

84
1:119

150
1:67

30 14
1:714

6
1:1600

34
1:300

37
1:270

91
1:110

150
1:67

35 34
1:294

13
1:770 

35
1:290

37
1:270

119
1:84

150
1:67

40 116
1:86

44
1:230

51
1:200

37
1:270

248
1:40

150
1:67

ACOG 2020, DEGUM 2019



• > 50% der schweren Fehlbildungen werden erkannt
• weiterführende Diagnostik wird früh initiiert
• transportiert pränatalmedizinische Beratung
• „Zentrale“ der Entscheidung über weiteres Vorgehen 

Frühe 
Organdiagnostik

11+0 bis 13+6



Screening bei 10+1 w



Kontrolle bei 11+5 w



Physiologische Herniation

physiologisch bis (etwa) 11+0 w
maximal 7 mm
enthält nie Leber



Vanishing twin 8+5 w



45,X  13 w



45,X 

16 w

19w



Generalisiertes Ödem 11w



Prognoseparameter NT
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ETS, NIPT und Array in Europa

Land D A CH UK DK B NL

ETS Selbst-
zahler

keine
Kosten
(Klinik)

keine
Kosten

keine
Kosten

keine
Kosten

ab 12w 
US

keine 
Kosten

>35

NIPT GKV
(2/22)
ohne

Schwelle

Selbst-
zahler

>1:1.000
frei

>1:100
frei

>1:300 
frei

(nur DS)

8,68 €
NT <95 P. 

NIPT
oder
ETS

first line
Micro-
array
(CMA)

Selbst-
zahler

ja ja ja
first line

ja ja ja

Abbruch 
bei 
med.
Indikat.

ohne 
Frist

ohne 
Frist

ohne 
Frist

ohne 
Frist

bis 22 w
(letale F. 

ohne 
Frist)

bis 24 w



US-Screening 1
8+0 bis 11+6

Beratung nach GenDG
über fetale Anomalien

unauffällig

nichts
bis 20+

CVS
ab 11+1

auffälligNIPT
ab 10+0

US 2 / US 2b
20+0 bis 22+0

auffällig AC
ab 15+1



Integration von ETS

… ermöglicht die Bestimmung

des Risikoprofils

der Schwangeren und des Feten



Beratung nach GenDG
über fetale Anomalien

US-Screening 1
8+0 bis 11+6

unauffällig

Feindiagnostik / US 2b
20+0 bis 22+0

NIPT
ab 11+1

AC
ab 15+1

Frühe Organdiagnostik
11+0 bis 13+6

auffällig

mat. Faktor Biochemie Doppler

positiv
> 1:100

intermediär 
< 1:100 und   >1:1.000

negativ
< 1:1.000

5%
90%  Aneuploid.
80% „seltene“

15% 
5-10% Aneuploidien

10% “seltene“

80%
2 % Aneuploidien

CVS
ab 11+1

Contingent Screening:
Kombiniertes ETS vor NIPT

CVS
ab 11+1



Beratung nach GenDG
über fetale Anomalien

US-Screening 1
8+0 bis 11+6

unauffällig

Feindiagnostik / US 2b
20+0 bis 22+0

NIPT
ab 11+1

AC
ab 15+1

Frühe Organdiagnostik
11+0 bis 13+6

auffällig

PCR, Karyotyp

mat. Faktor Biochemie Doppler

positiv
> 1:100

intermediär 
< 1:100 und   >1:1.000

negativ
< 1:1.000

5%
90%  Aneuploid.
80% „seltene“

15% 
5-10% Aneuploidien

10% “seltene“

80%
2 % Aneuploidien

CVS
ab 11+1

NT p95-p99

NT  > p99

Definierte 
Anomalie 

Syndrom-
komplex

PCR, Array CGH

Hydropspanel

Einzelgen, Panel

Klinisches Exom

Contingent Screening:
Kombiniertes ETS vor NIPT



Ersttrimester Diagnostik und Therapie
@ 11-13 Wochen

„work in progress“
AWMF S2e LL
DEGUM v. Kaisenberg, Kozlowski, Heling, Chaoui

DGGG Kagan, Hoopmann


