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DER NIPT neoBona®

TESTOPTIONEN 5

Ein nicht-invasiver Pränataltest (NIPT) ermöglicht Schwange-
ren ab der 10. Schwangerschaftswoche ein sicheres Screening 
auf die häufigsten überlebensfähigen Trisomien (21, 18, 13). Sie 
können hierfür den neoBona®-Test einsetzen: Aus peripherem 
mütterlichen Blut wird zellfreie DNA apoptotischer Trophoblast-
zellen (cfDNA) gewonnen und analysiert.1 SYNLAB nutzt die auf 
Next-Generation-Sequencing (NGS) basierende Technik von 
Illumina, die von medizinischen Fachgesellschaften weltweit 
empfohlen wird.2, 3 Nicht-invasive pränatale Tests aus zellfrei-
er plazentarer DNA (NIPT) sind mittlerweile zu einer wichtigen 

Vervollständigung des Ersttrimesterscreenings zur Überprüfung 
von überlebensfähigen kindlichen Trisomien geworden und 
haben invasive Eingriffe wie Fruchtwasserpunktionen oder 
Chorionzottenbiopsien im Rahmen von Screening-Untersu-
chungen weitgehend abgelöst. Sensitivität und Spezifität zum 
Nachweis einer Trisomie 21 sind höher als beim üblichen Erst-
trimesterscreening. Der positive prädiktive Wert des NIPT für 
die Trisomien 21, 18 und 13 korreliert deutlich mit dem Alter 
der Mutter.4

• Trisomie 21
• Trisomie 18
• Trisomie 13 

ZUSATZOPTIONEN
• �Aneuploidien der Geschlechtschromosomen  

(Karyotypen 45,X0; 47,XXX; 47,XXY und 47,XYY)
• �Geschlechtsbestimmung (optional)

• �Seltene autosomale Aneuploidien (RAAs) sowie große 
chromosomale Verluste oder Zugewinne (≥ 7 Mb)

DIE ZUSATZOPTIONEN 2

GONOSOMALE ANEUPLOIDIEN
Fehlverteilungen der Geschlechtschromosomen wie die Disomie X beim Karyotyp 47,XXY (Klinefelter-Syndrom), 
die Trisomie XXX beim Karyotyp 47,XXX (Triple X-Syndrom) oder die Disomie Y (Karyotyp 47,XYY) sind gut mit dem 
Leben vereinbar. Die kindliche Entwicklung verläuft in der Regel altersentsprechend. Die Monosomie X (Turner-Syn-
drom) hingegen verursacht häufig einen ausgeprägten Hydrops fetalis, der meist zur Fehlgeburt führt. Auch sono-
graphisch völlig unauffällige Schwangerschaftsverläufe sind möglich. Erst im Kindes- und Jugendalter zeigen sich 
dann typische klinische Zeichen des Turner-Syndroms.

SELTENE AUTOSOMALE ANEUPLOIDIEN (RARE AUTOSOMAL ANEUPLOIDIES / RAAs)
Da die untersuchte zellfreie DNA von Trophoblastzellen stammt, werden in wenigen Fällen auch Chromosomenfehl-
verteilungen anderer Chromosomen nachgewiesen, die meist auf die Plazenta beschränkt sind. Ausnahmsweise 
können sie aber auch in Mosaikkonstellation beim Fetus vorliegen und dessen Entwicklung beeinflussen. Aus der 
Gesamtbeurteilung inklusive der sonographischen Befunde könnte in diesen Fällen eine Amniozentese erwogen 
werden. Nicht nur Trisomien und Monosomien einzelner Chromosomen, sondern auch Deletionen und Duplikationen 
können entdeckt werden, wobei die Detektionsgrenze bei 7 Mb (7 Millionen Basenpaare) liegt. Auch solche chromo-
somalen Imbalancen könnten die kindliche Entwicklung beeinflussen, je nach Ausprägung der Imbalance und den 
enthaltenen Genen. Mikrodeletionen bzw. -duplikationen, die mit bekannten Mikrodeletionssyndromen assoziiert 
sind, werden in der Regel nicht erkannt.

1 Cirigliano et. al (2017), 2 Obstet. Gynecol. (2020), 3 Gregg et. al (2016), 4 Kozlowski (2016),  5 Illumina (2021)

Plazentare DNA
Mütterliche DNA

Plazenta
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• Anwendung ab der 10. SSW7

• Detektion auch seltener Chromosomenaberrationen8

• Geeignet bei Zwillingsschwangerschaften9 (auch im Falle eines Vanishing Twin)10

• Geeignet bei IVF-Schwangerschaft und Eizellspende

• außerordentliche Prägnanz der Sequenzanalyse und überragende Sequenzierungstiefe
• präzise patientenspezifische Auswertung durch individuelle Identifikation der fetalen Fraktion
• �optimierte Bestimmung der Chromosomenanzahl des Feten, Differenzierung zwischen  

Normal- und Trisomiefällen

AUF DER SICHEREN SEITE 5

WODURCH ZEICHNET SICH neoBona® AUS?

MODERNSTE NGS-TECHNOLOGIE

UNSER SERVICE FÜR IHRE PRAXIS

EINSCHRÄNKUNGEN DES TESTS

WICHTIG ZU WISSEN

Jeder NIPT ist ein Screeningtest, kein diagnostischer Test. Er sollte nur kombiniert mit einer umfassenden sonographischen 
Untersuchung durchgeführt werden.

Falsch-positive und falsch-negative Ergebnisse können bei folgenden Situationen auftreten:5, 6

• plazentare und/oder fetale Mosaike
• Tumorerkrankung der Mutter (auch bisher nicht bekannte)
• durch den Test nicht validierte numerische und strukturelle Chromosomenveränderungen
• Polyploidien (z. B. Karyotypen 69,XXX oder 69,XXY)

Die weitere Abklärung eines auffälligen NIPT erfordert in der Regel invasive Diagnostik.  
Angeborene Fehlbildungen sind ausschließlich durch qualifizierten Ultraschall zu beurteilen.

Wünscht die werdende Mutter einen NIPT, muss gemäß Gen-
diagnostikgesetz (GenDG) vorher eine qualifizierte human-
genetische Beratung erfolgen. Gynäkologinnen/Gynäkologen 
können Beratungen selbst durchführen, wenn sie über die Zu-
satzqualifikation zur fachgebundenen genetischen Beratung 
verfügen.

Bei auffälligem Befund wird ein ausführliches Beratungsge-
spräch angeboten, um Sachverhalte zu erklären und Möglich- 
keiten der invasiven Diagnostik aufzuzeigen. Unsere Fach-
ärztinnen und Fachärzte für Humangenetik bieten Ihren 
Patientinnen gerne eine genetische Beratung an.

In Abhängigkeit davon, wie Sie bei NIPT verfahren wollen, 
stellen wir Ihnen zwei unterschiedliche Anforderungsformulare 
bereit. Sie haben die Möglichkeit, Ihrer Patientin entweder alle 
Optionen des neoBona®-Tests anzubieten oder sich auf das 
Basis-NIPT-Screening zu konzentrieren. Beim Basis-Scree-
ning zum Ausschluss der Trisomien 13, 18 und 21 können 
dann das Screening nach gonosomalen Aneuploidien sowie 
die Geschlechtsbestimmung fakultativ ausgewählt werden. 

Darüber hinaus haben wir einen besonderen Service der 
Befundübermittlung bei den Anforderungen mit der optio
nalen Geschlechtsbestimmung. Wenn Ihre Patientin bei der 
Befunderstellung noch unter SSW 14+0 p.m. ist, dann werden 
automatisch zwei Befunde erstellt, mit dem fetalen Geschlecht  
(für Arzt) und ohne (für Schwangere).

TRISOMIE 21 TRISOMIE 18 TRISOMIE 13 RAA
PARTIELLE  

DELETIONEN UND  
DUPLIKATIONEN 

SENSITIVITÄT 
(2-seitiges 95%-KI)

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

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

>99,9%
(87,1%, 100%)

96,4%
(82,3%, 99,4%)

74,1%
(53,5%, 86,8%)

SPEZIFITÄT
(2-seitiges 95%-KI)

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

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

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

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

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

5 Illumina (2021), 6 Hartwig et. al (2017), 7 Bianchi et. al (2014),  
8 Pertile et. al (2017), 9 Borth et. al (2021), 10 Curnow et. al (2015)
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Durch das Anfügen molekularer Adapter (kleine DNA-Fragmente, die sich von Probe 
zu Probe unterscheiden) können mehrere Proben parallel sequenziert werden.

Es ist kein PCR-Schritt notwendig, sodass potentielle PCR-Fehler  
ausgeschlossen werden.

Die bidirektionale Sequenzierung ermöglicht eine hohe Genauigkeit für  
die folgende Zuordnung im Gesamtgenom (Alignment).

Durch eine aufwendige CE-zertifizierte statistische Auswertung werden sehr hohe 
Sensitivitäten und Spezifitäten erreicht (siehe Tabelle).

Die Differenzierung zellfreier DNA maternalen und plazentaren Ursprungs  
erfolgt über die ermittelten Fragmentgrößen.

�Dank spezieller cell-free DNA BCT CE Röhrchen der Firma Streck ist die  
zellfreie DNA stabil und kann problemlos im Labor isoliert werden.



6

Der ärztlich validierte Befund wird ausschließlich der im Sinne des GenDG verantwortlichen  
ärztlichen Person zugestellt.
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Blutproben von Schwangeren werden ausschließlich in Deutschland untersucht.
Die Erhebung, Verarbeitung und Speicherung personenbezogener Daten erfolgt im  
Einklang mit der Datenschutz-Grundverordnung (DSGVO).

Entnahme von 10 ml Blut in Streck-Röhrchen (cell-free DNA BCT CE), um zellfreie DNA zu  
gewinnen. Die entsprechenden Röhrchen werden Ihnen bei Bedarf zur Verfügung gestellt.

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

Abholung durch den SYNLAB-Laborfahrdienst. Die Probe ist fünf Tage stabil und sollte 
schnellstmöglich in das nächstgelegene SYNLAB-Labor gebracht werden.

Nach Extraktion und spezifischer Anreicherung der cfDNA erfolgt die Sequenzierung  
mit konsekutiver Auswertung der Daten im SYNLAB Humangenetik-Labor Jena.

Die Schwangere wird von Ihnen ausführlich und ergebnisoffen beraten. Voraussetzung ist die 
fachgebundene Qualifikation laut GenDG. Die Schwangere entscheidet sich für NIPT.
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Weitere Informationen, Anleitungen sowie  
Ansichten der Begleitscheine finden Sie  
auf unserer Website: www.neobona.de

Kontaktieren Sie uns unter neobona@synlab.com

mailto:neobona@synlab.com

