neoDona® DERNIPTVON  SYNLAB Y/

INFORMATION ZUM NICHT-INVASIVEN
PRANATALTEST neoBona®

neoBona®-NIPT ist ein Screeningtest, der ein mdglicherweise erhdhtes Risiko
fr chromosomale Abweichungen beim Fetus anzeigt. Die Durchfuhrung ist ab der
10. Schwangerschaftswoche (SSW) aus einer mutterlichen Blutprobe maglich.
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Die Blutprobe der Mutter enthalt eine Mischung aus mutterlicher und fetaler (aus der
Plazenta stammender) zellfreier DNA (CfDNA).

Sowohl die mutterlichen als auch die fetalen Fragmente werden sequenziert und an-
schlieBend den Chromosomen zugeordnet und gezahlt. Die Trennung von mutterlicher
und fetaler cfDNA erfolgt anhand unterschiedlicher FragmentgroBen.

Abweichungen der Chromosomenanzahl (Aneuploidien) werden nachgewiesen, indem
man die Menge der DNA-Fragmente mit einer Reihe von Referenzchromosomen vergleicht.

neoBona® testet auf: Optional (keine Leistung der GKV):

¢ Trisomie 13, 18, 21 e Aneuploidien der Geschlechtschromosomen
(Leistung der GKV bei entsprechender (45,X; 47,XXX; 47,XXY; 47,XYY)
Indikation) ¢ seltene autosomale Aneuploidien

e Mikrodeletionen/-duplikationen >7 Mb
e Geschlechtsbestimmung

Dieses Formular ist zum Verbleib in der &rztlichen Praxis bestimmt und dient zum Nachweis flr die verantwortliche érztliche Person.
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CHECKLISTE ZUR AUFKLARUNG

O NIPT ist ein Screening-Test.

Beim NIPT handelt es sich um eine Wahrscheinlichkeitsberech-
nung der untersuchten fetalen Chromosomenauffélligkeiten.
Ein negativer (unauffalliger) Befund gibt an, dass das Vorliegen
einer Chromosomenauffalligkeit sehr unwahrscheinlich ist. Ein
auffalliger Befund zeigt ein erhdhtes Risiko flir eine bestimmte
Chromosomenstérung an. Der NIPT ist ein Screeningtest, der
keine Diagnosestellung erlaubt. Jeder auffallige Befund muss
durch eine diagnostische Untersuchung (bevorzugt Fruchtwas-
serpunktion) bestatigt werden.

Es sind sowohl falsch positive als auch falsch negative
(selten) Befunde moglich.

Ein falsch negatives Ergebnis (unauffalliger Befund trotz be-
troffenem Fetus) ist sehr selten, kann aber nicht mit 100%iger
Sicherheit ausgeschlossen werden.

Falsch positive Ergebnisse sind bei allen Testoptionen mdoglich.
Ursachlich kénnen auf die Plazenta begrenzte Mosaike, ein
vanishing twin, ein mitterliches Mosaik (meist der Geschlechts-
chromosomen), eine Autoimmunerkrankung der Mutter oder
eine bei der Mutter erfolgte Transplantation sein. Die Wahr-
scheinlichkeit, dass bei einem auffalligen Testergebnis die ent-
sprechende Chromosomenstérung beim Fetus tatsachlich vor-
liegt, ist abh&ngig vom individuellen Hintergrundrisiko der
Schwangeren (Alter) und kann von unter 50 % bis Gber 90 %
betragen (PPV = Positiver Pradiktiver Wert). Aufgrund biologi-
scher Besonderheiten ist die Wahrscheinlichkeit fir falsch
positive Befunde bei Chromosomenfehlverteilungen der Ge-

Das Testergebnis ermdglicht keine Diagnosestellung und darf
nicht als alleinige Entscheidungsgrundlage fir die Fortsetzung

oder den Abbruch der Schwangerschaft verwendet werden.

O Der Test bezieht sich ausschlieBlich auf die gewihlte
Testoption.

Andere Erkrankungen (z. B. monogene Ursachen einer Fehl-
bildung oder Behinderung) oder nicht genetisch bedingte
Erkrankungen werden mit dem neoBona®-Test nicht erfasst.
Die bekannten Mikrodeletionen (z. B. Deletion 22g11) werden

mit dem neoBona®-Test nicht erfasst.

O In seltenen Fillen liegt kein Ergebnis vor.

Dies kann ein Hinweis auf das Vorliegen einer Chromosomen-
stérung (insbesondere Trisomie 13, 18 und Polyploidie) sein
und stellt somit eine abklarungswirdige Situation dar. Auch ein
deutliches Ubergewicht der Schwangeren oder eine Zwillings-
schwangerschaft sind mit einer erhdhten Testausfallrate ver-

bunden.

O Zusatzbefunde sind méglich.

In seltenen Féllen kann die Auswertung der Testergebnisse un-
beabsichtigt Hinweise auf Chromosomenverénderungen ge-
ben, die nicht der gewahlten Testoption entsprechen. Solche
Zufallsbefunde kénnen Hinweise auf mutterliche Erkrankungen

(z.B. Tumorerkrankungen, Autoimmunerkrankungen) geben.

O Das fetale Geschlecht darf in Deutschland entspre-
chend dem Gendiagnostikgesetz ab der 12. SSW p.c.

schlechtschromosomen hoher als fir die hadufigsten autoso-
malen Trisomien.

(bzw. 14. SSW p.m.) mitgeteilt werden.

O Es besteht in jeder Schwangerschaft ein Basisrisiko von
2-5 %, dass irgendeine Erkrankung beim Kind auftritt,
die nicht im Rahmen der vorgeburtlichen Diagnostik
erfasst wird.

Bei seltenen autosomalen Aneuploidien (RAAs) sowie Deletio-
nen und Duplikation (Zusatzoption) treten haufiger falsch posi-
tive Testergebnisse aufgrund plazentarer Mosaike auf.

O NIPT ersetzt keinen qualifizierten Ultraschall.

Feld fir Bemerkungen:

Fir die verantwortliche arztliche Person: Fiir die Patientin:

Dieses Dokument dient lediglich als Unterstiitzung bei der Beratung vor Durch- Ich wurde ausfiihrlich durch meine behandelnde Arztin/meinen behandelnden

flhrung des neoBona®-NIPT. Die SYNLAB iibernimmt keine Haftung flr die
Vollstéandigkeit des Inhaltes. Fir die genetische Beratung entsprechend dem
Gendiagnostikgesetz ist allein die beauftragende &rztliche Person zustandig.

Arzt Gber den NIPT informiert und habe die einzelnen Aspekte verstanden.
Meine Fragen wurden im Rahmen des Aufklarungsgespréchs umfassend und
verstandlich beantwortet.

Mit meiner Unterschrift gebe ich meine Einwilligung geméaB § 8 GenDG zur
Durchfihrung des NIPT.

Unterschrift Arztin/Arzt

SYNLAB MVZ Thiringen e Ernst-Ruska-Ring 15-17 © 07745 Jena ® T +49 800 425 05 97 * www.neobona.de

Unterschrift der Patientin oder des gesetzlichen Vertreters
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