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Nicht-invasiver
Pranataltest (NIPT)



MdUtterliches Blut

Plazenta

Y84 Plazentare DNA
Y84 Mutterliche DNA




DER neoBona®-NIPT

Ein nicht-invasiver Pranataltest (NIPT) ermdglicht Schwange-
ren ab der 10. Schwangerschaftswoche ein sicheres Scree-
ning auf die haufigsten Uberlebensfahigen Trisomien (21, 18,
13). Sie konnen hierfir den neoBona®-Test einsetzen: Aus pe-
ripherem mdutterlichem Blut wird zellfreie DNA abgestorbene
Plazentazellen (cfDNA) gewonnen und analysiert." Die SYNLAB
nutzt die auf Next-Generation-Sequencing (NGS) basierende
Technik von lllumina, die von medizinischen Fachgesellschaf-
ten weltweit empfohlen wird.> ® Nicht-invasive prénatale Tests
aus zellfreier plazentarer DNA (NIPT) sind mittlerweile zu einer

Testoptionen’

e Trisomie 21
e Trisomie 18
e Trisomie 13

wichtigen Ergénzung der Pranataldiagnostik zur Uberpriifung
von kindlichen Trisomien geworden und haben invasive Ein-
griffe wie Fruchtwasserpunktionen oder Chorionzottenbiopsien
im Rahmen von Screening-Untersuchungen deutlich verringert.
Sensitivitdt und Spezifitdt zum Nachweis einer Trisomie 21 sind
hoéher als beim Ublichen Ersttrimesterscreening. Der positive préa-
diktive Wert des NIPT fir die Trisomien 21, 18 und 13 korreliert
deutlich mit dem Alter der Mutter.*

Zusatzoptionen

e Aneuploidien der Geschlechtschromosomen
(Karyotypen 45,X0; 47,XXX; 47 ,XXY und 47,XYY)

e Geschlechtsbestimmung (optional)

e Seltene autosomale Aneuploidien (RAAs) sowie groBe chro-
mosomale Verluste oder Zugewinne (= 7 Mb)

Die Zusatzoptionen’

Gonosomale Aneuploidien

Turner-Syndroms.

Fehlverteilungen der Geschlechtschromosomen wie die Disomie X beim Karyotyp 47,XXY (Klinefelter-Syndrom), die Triso-
mie XXX beim Karyotyp 47,XXX (Triple-X-Syndrom) oder die Disomie Y (Karyotyp 47,XYY) gonosomale Aberrationen sind im
Ultraschall unaufféllig, nicht selten Zufallsbefunde bei einer aus anderen Griinden durchgefiihrten Chromosomenanalyse.
Die kindliche Entwicklung verlauft in der Regel altersentsprechend. Die Monosomie X (Turner-Syndrom) hingegen verur-
sacht haufig einen ausgepragten Hydrops fetalis, der meist zur Fehlgeburt fihrt. Auch sonographisch véllig unaufféllige
Schwangerschaftsverldufe sind moglich. Erst im Kindes- und Jugendalter zeigen sich dann typische klinische Zeichen des

Seltene autosomale Aneuploidien (rare autosomal aneuploidiess (RAAs))

Da die untersuchte zellfreie DNA von Trophoblastzellen stammt, werden in wenigen Féllen auch Chromosomenfehlver-
teilungen anderer Chromosomen nachgewiesen, die meist auf die Plazenta beschrénkt sind. Ausnahmsweise kdnnen sie
aber auch in Mosaikkonstellation beim Fetus vorliegen und dessen Entwicklung beeinflussen. Aus der Gesamtbeurteilung
inklusive der sonographischen Befunde konnte in diesen Féllen eine Amniozentese erwogen werden. Nicht nur Trisomien
und Monosomien einzelner Chromosomen, sondern auch Deletionen und Duplikationen kénnen entdeckt werden, wobei
die Detektionsgrenze bei 7 Mb (7 Millionen Basenpaaren) liegt. Auch solche chromosomalen Imbalancen kénnten die kind-
liche Entwicklung beeinflussen, je nach Ausprédgung der Imbalance und den enthaltenen Genen. Mikrodeletionen bzw.
-duplikationen, die mit bekannten Mikrodeletionssyndromen assoziiert sind, werden in der Regel nicht erkannt.

'Cirigliano et al. (2017). 2Obstet. Gynecol. (2020). 3Gregg et al. (2016). * Kozlowski (2016). ®lllumina (2021).



Auf der sicheren Seite’

Trisomie 21 Trisomie 18

>99,9%
(91,4 %, 100 %)

Sensitivitat
(2-seitiges 95 %-Kl)

>99,9%
(97,1 %, 100 %)

99,9%
(99,63 %, 99,97 %)

99,9%
(99,64 %, 99,97 %)

Spezifitat
(2-seitiges 95 %-Kl)

Einschrankungen des Tests

(87,1%, 100 %)

(99,64 %, 99,97 %)

Partielle
Trisomie 13 RAA Deletionen und
Duplikationen

>99,9% 96,4 % 741 %

(82,3 %, 99,4 %) (53,5 %, 86,8 %)

99,8%
(99,49 %, 99,92 %)

99,9% 99,8%

(99,49 %, 99,92 %)

Jeder NIPT ist ein Screeningtest, kein diagnostischer Test. Er sollte nur kombiniert mit einer umfassenden sonographischen Untersu-

chung durchgefihrt werden.

Falsch positive und falsch negative Ergebnisse kénnen bei folgenden Situationen auftreten:® ¢

e plazentare und/oder fetale Mosaike
e Tumorerkrankung der Mutter (auch bisher nicht bekannte)

e durch den Test nicht validierte numerische und strukturelle Chromosomenveranderungen

e Polyploidien (z. B. Karyotypen 69,XXX oder 69,XXY)

Auffallige NIPT Resultate sollen durch eine Chromosomenanalyse kindlicher Zellen aus einer

Fruchtwasserprobe Uberprift und bestétigt werden.

Wichtig zu wissen

Wiinscht die werdende Mutter einen NIPT, soll geméaB Gendiag-
nostikgesetz (GenDG) vorher eine qualifizierte humangenetische
Beratung erfolgen. Gynakologinnen/Gynakologen kdénnen Bera-
tungen selbst durchfiihren, wenn sie Uber die Zusatzqualifikation
zur fachgebundenen genetischen Beratung verfligen.

Bei auffalligem Befund wird ein ausflhrliches Beratungsge-
sprach angeboten, um Sachverhalte zu erklaren und Mdglich-
keiten der invasiven Diagnostik aufzuzeigen. Unsere Facharztin-
nen und Fachérzte fir Humangenetik bieten lhren Patientinnen
gerne eine genetische Beratung an.

Wodurch zeichnet sich neoBona®-NIPT aus?

e Anwendung ab der 10. SSW”
e Detektion auch seltener Chromosomenaberrationen?®

e Geeignet bei Zwillingsschwangerschaften® (auch im Falle eines Vanishing Twin)°

e Geeignet bei IVF-Schwangerschaft und Eizellspende

Slllumina (2021). ®Hartwig et al. (2017). " Bianchi et al. (2014).
8Pertile et al. (2017). °Borth et al. (2021). "°Curnow et al. (2015).



Unser Service fur lhre Praxis

In Abhéngigkeit davon, wie Sie bei dem NIPT verfahren wollen, Darlber hinaus bieten wir lhnen den Service einer elektronischen
stellen wir lhnen auf unserem Anforderungsschein den Basis-neo-  Datenibermittlung (DFU) der neoBona®-Befunde als PDF-Datei
Bona®-Test und dazugehorige Zusatzoptionen sowie die Moglich-  an. Zusatzlich erhalten Sie Originalbefund und Mutterpass-Etikett
keit der fetalen Rhesusfaktor-Bestimmung bereit. weiterhin postalisch.

Modernste NGS-Technologie

|
— -
g Dank spezieller Cell-Free-DNA-BCT-CE-Rdhrchen der Firma Streck ist die
‘-l,-s zellfreie DNA stabil und kann problemlos im Labor isoliert werden.
V Es ist kein PCR-Schritt notwendig, sodass potenzielle PCR-Fehler
> ~ ausgeschlossen werden.
x
-
w IWI Durch das Anfligen molekularer Adapter (kleine DNA-Fragmente, die sich von Probe
- zu Probe unterscheiden) kdnnen mehrere Proben parallel sequenziert werden.
Y
W Die bidirektionale Sequenzierung ermdglicht eine hohe Genauigkeit fiir
t die folgende Zuordnung im Gesamtgenom (Alignment).
3
'N — Die Differenzierung zellfreier DNA maternalen und plazentaren Ursprungs
© erfolgt Uber die ermittelten FragmentgréBen.
o
Durch eine aufwendige CE-zertifizierte statistische Auswertung werden sehr hohe
Sensitivitaten und Spezifitdten erreicht (siehe Tabelle).

e AuBerordentliche Pragnanz der Sequenzanalyse und Uberragende Sequenzierungstiefe
¢ Prazise patientenspezifische Auswertung durch individuelle Identifikation der fetalen Fraktion



So lauft der Test ab

! . Die Schwangere wird von lhnen ausfihrlich und ergebnisoffen beraten. Voraussetzung ist die
w. fachgebundene Qualifikation laut GenDG. Die Schwangere entscheidet sich fiir den NIPT.

.

&“ Entnahme von 10 ml Blut in Streck-Réhrchen (Cell-Free DNA BCT CE), um zellfreie DNA zu
\M gewinnen. Die entsprechenden Réhrchen werden lhnen bei Bedarf zur Verfligung gestellt.

.

Aufbewahrung und Transport bei Raumtemperatur. Beschriftung der Blutprobe.
Versand zusammen mit dem Anforderungsschein in einer SYNLAB-Probenttte.

.

g Abholung durch den SYNLAB-Laborfahrdienst. Die Probe ist finf Tage stabil und sollte
oo schnellstmdglich in das nachstgelegene SYNLAB-Labor gebracht werden.

.

mit konsekutiver Auswertung der Daten im SYNLAB-Humangenetik-Labor Jena.

§ Nach Extraktion und spezifischer Anreicherung der cfDNA erfolgt die Sequenzierung
/-

.

Der &rztlich validierte Befund wird ausschlieBlich der im Sinne des GenDG verantwortlichen
arztlichen Person zugestellt.

.

Blutproben von Schwangeren werden ausschlieBlich in Deutschland untersucht.
Die Erhebung, Verarbeitung und Speicherung personenbezogener Daten erfolgen im
Einklang mit der Datenschutz-Grundverordnung (DSGVO).
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Weitere Informationen, Anleitungen sowie Ansichten
der Begleitscheine finden Sie auf unserer Website:
www.neobona.de
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© SYNLAB Holding Deutschland GmbH

Die Inhalte erheben keinen Anspruch auf Vollstéandigkeit

und dienen ausschlieBlich dem Zweck der Information und
Weiterbildung. Konsultieren Sie bei gesundheitlichen Fragen

oder Beschwerden stets die Arztin oder den Arzt Ihres SYNLAB Humangenetik
Vertrauens. Keine Haftung fur Irrtimer, Fehler und falsche .
Preisangaben. Anderungen bleiben vorbehalten. Alle Texte, EmSt'RUSka'ng 17
Fotos und Inhalte unterliegen dem Urheberrecht. Keine Ver- 07745 Jena

wendung ohne ausdriickliche Erlaubnis des Rechteinhabers.

T +49 800 4250597
Stand 06/2025 www.neobona.de
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