Nicht invasive Pranataldiagnostik als
Erginzung der pranatalen Sonografie

In der wissenschaftlichen Literatur, ge-
folgt von den Medien, ist die nicht invasi-
ve Pranataldiagnostik (NIPD) derzeit ein
grofBes Thema. Seit mehr als 2 Dekaden
wird daran geforscht, aus miitterlichem
Blut fetale genetische Merkmale zu iden-
tifizieren. Wahrend dies in den letzten
Jahren in Einzelfdllen, beispielsweise bei
der Bestimmung des fetalen Rhesusfak-
tors gelungen ist, war dies fiir die fetale
Trisomiediagnostik nicht moglich. Erst die
Abkehr vom Prinzip der Isolierung fetaler
Zellen hin zum Sammeln und Konzentrie-
ren fetaler DNA hat diesbeziiglich den
Durchbruch gebracht.

Die in Kiirze zur Verfiigung stehende nicht
invasive Diagnostik fiir Trisomie 21, noch
unzuverldssiger fiir Trisomie 18 und 13,

wird die Arbeit der PranatalmedizinerIn-
nen verdndern. Die Detektionsraten fiir
die genannten Trisomien werden mit 98 %
bis tiber 99% angegeben. Dennoch wird
der Test nicht als diagnostischer Test, son-
dern als sekundarer Screening-Test gese-
hen. Die jetzigen vorliegenden Daten, die
solch hohe Erkennungsraten zeigen, sind
in Risikokollektiven erstellt. Ob diese Er-
kennungsraten auch im Low-Risk-Kollek-
tiv zu erreichen sind, miissen erst weitere
Studien zeigen. Ein breiter Einsatz als pri-
mares Screening-Instrument wird in Os-
terreich zumindest in naher Zukunft der
4-stellige Europreis verhindern. Das jetzi-
ge Szenario sieht eher vor, bei auffdlligem
primdrem Screening durch Ultraschall
und evtl. Biochemie ihn als Zwischenstufe
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zwischen dem auffdlligem priméren
Screening-Test und der Chorionbiopsie
oder Amniozentese einzusetzen. Die Her-
ausforderung fiir die Prdnatalmediziner
und Genetiker wird sein, der Schwange-
ren bzw. dem Paar die Aussagekraft der
NIPD ausreichend nahe zu bringen. Argu-
mentiert wird, dass mit der Anwendung
des Testes damit die Zahl der Punktionen
und damit auch die Zahl der gesunden
eingriffsbedingten fetalen Verluste redu-
ziert werden kann. Dies ist allerdings nur
dann moglich, wenn die Schwangere das
Restrisiko eines allfdlligen falsch negati-
ven Testergebnisses tragt. Das klinische
Problem und das forensische Risiko ist da-
mit skizziert.

Eine Reihe von @sterreichischen Pranatal-
expertlnnen hat dieses Thema gemein-
sam diskutiert. Frau Prof. Pertl hat eine
diesbeziigliche Stellungnahme zusam-
mengefasst, welche auf der Homepage ab-
rufbar ist. Gerade zum Redaktionsschluf3
hat die in Deutschland und Osterreich ko-
operierende Firma aufgrund legistischer
Bedenken die im Juli geplante Einfithrung
desTestes zuriickgestellt. Wie es diesbziig-
lich weitergeht, kann derzeit nicht abge-
schdtzt werden. Jedenfalls wird mit der
NIPD dem Ultraschall ein weiteres Diag-
nostikum zur Seite gestellt, welches unser
sonografisches Tun ergdnzt, keinesfalls
aber ersetzt.

Ultraschall in Med 2012; 33

Dieses Dokument wurde zum personlichen Gebrauch heruntergeladen. Vervielfaltigung nur mit Zustimmung des Verlages.



