Fiir wen ist der NATALIA Pranataltest geeignet?

Der Test ist fur alle Schwangeren geeignet, die Uber die
Aussagekraft und mogliche Konsequenzen umfassend
informiert sind. Bei Schwangeren mit auffalligem
Ergebnis des Ersttrimesterscreenings (ETS) kann der
NaTALIA Pranataltest wertvolle Informationen zu den
getesteten Chromosomenveranderungen liefern. Da der
Test jedoch nicht alle Chromosomenveranderungen
analysiert, die zu einem auffalligen ETS flihren konnen,
sollte die Untersuchung in diesem Fall nur nach
ausfiihrlicher Beratung mit Ihrer Arztin/ Ihrem Arzt in
Erwagung gezogen werden. Gleiche Uberlegungen gelten
fir Schwangere mit einem auffalligen fetalen Ultraschall-
befund.

Welche Grenzen hat der NATALIA Pranataltest?

Es wird lediglich auf die genannten Veranderungen
untersucht, die nur einen Teil der vorgeburtlichen Chro-
mosomenveranderungen (ca. 70 %) ausmachen. Der Test
ersetzt nicht die regularen Vorsorgeuntersuchungen
oder eine Feinultraschalluntersuchung des Ungeborenen.

NATALIA Pranataltests ohne Ergebnis

Bei allen NIPT-Verfahren kann in einem kleinen Teil der
untersuchten Falle kein sicheres Ergebnis erzielt werden.
Die haufigste Ursache hierflr ist ein zu geringer Gehalt
an fetaler DNA im mutterlichen Blut. Dann konnen die
untersuchten Auffalligkeiten weder bestatigt noch aus-
geschlossen werden. Beim NaTALIA Pranataltest ist die
Ausfallrate von ca. 1-2% ausgesprochen niedrig. In
solchen Fallen sollte eine kostenlose Wiederholung des
Tests aus einer neuen Blutprobe durchgefuhrt werden.
In Absprache mit Ihrer Arztin/lhrem Arzt kommt in Ab-
hangigkeit von anderen Vorbefunden auch eine invasive
Diagnostik in Betracht.

Die Kosten fur den NaTALIA Pranataltest auf die Trisomien

13,18 und 21 sind im begriindeten Fall eine Kassenleistung.

Die optionale Testungen auf das fetale Geschlecht (29,14 €)
und die Fehlverteilungen der Geschlechtschromosomen
(58,28 €) sind eine Eigenleistung.

Weitere Informationen sowie ein Aufklarungsvideo zum
NaTALIA Pranataltest finden Sie unter www.LADR.de/nipt
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Warum der NATALIA Pranataltest?

Der NaTALIA Pranataltest ermoglicht eine fruhzeitige,
aufBerst zuverlassige Beurteilung des Risikos fur das
Vorliegen der haufigsten Chromosomenstorungen bei
Ihrem ungeborenen Kind.

Auf welche Chromosomenstorungen wird untersucht?
Mit dem Test wird das Risiko fur das Vorliegen einer
Trisomie 21 (Down-Syndrom), Trisomie 18 (Edwards-
Syndrom) und Trisomie 13 (Patau-Syndrom) ermittelt. Diese
Veranderungen sind durch eine von der Norm abweichende
Kopienzahl der jeweiligen Chromosomen gekennzeichnet,
die mit korperlichen Auffalligkeiten und/oder Entwicklungs-
verzogerungen verbunden sind.

Die Haufigkeiten fur diese Trisomien steigen mit dem
mitterlichen Alter. So betragt das Trisomie 21-Risiko bei
einer 20-jahrigen Schwangeren etwa 1:2000, wahrend das
Risiko einer 40-Jahrigen bereits bei 1:100 liegt.

Optional ist bei Einlingsschwangerschaften auch eine
Untersuchung auf Fehlverteilungen der Geschlechts-
chromosomen mit dem NaTALIA Pranataltest maglich. Diese
sind im Allgemeinen im Vergleich zu den Trisomien 21,13
und 18 mit einer relativ geringen Storung der Entwicklung
verbunden.

Aus welchem Material findet die Untersuchung statt?
Fur den Test ist lediglich eine Blutprobe von Ihnen notig,
denn lhr Blut enthalt auch Bruchstiicke des genetischen
Materials Ihres ungeborenen Kindes. Daher wird dieser Test
als nicht-invasiver vorgeburtlicher (prénataler) Test (NIPT)
bezeichnet. Anders als bei invasiven Verfahren (z.B. der
Fruchtwasserpunktion) bestehen keine eingriffsbezogenen
Risiken fur Sie oder lhr ungeborenes Kind.

Ab wann kann der Test durchgefiihrt werden?

Der Test kann ab der 10. Schwangerschaftswoche durch-
gefuihrt werden. Der NaTALIA Pranataltest ist auch bei
Zwillingsschwangerschaften und nach einer Kinderwunsch-
behandlung (z.B. IVF, ICSI) anwendbar.

Wird auch das kindliche Geschlecht untersucht?

Mit dem NaTALIA Pranataltest kann auch das Geschlecht
Ihres ungeborenen Kindes festgestellt werden. Falls Sie sich
fur diese Option entscheiden, wird Ihnen das Ergebnis gemaf
den Vorgaben des Gendiagnostikgesetzes nach der 14. SSW
mitgeteilt.

Wie ist der Ablauf des NATALIA Pranataltests?
Zunachst findet eine Aufklarung uber die Moglichkeiten
und Grenzen durch lhre Arztin/Ihren Arzt oder eine
Facharztin/einen Facharzt fiir Humangenetik statt. Nach
Ihrer schriftlichen Einwilligung kann die Blutabnahme
(10ml) erfolgen. Die Blutprobe wird in unser human-
genetisches Fachlabor in Deutschland Ubersandt. Das
Ergebnis des Tests liegt nach ca. 7 Arbeitstagen vor und
wird dann an Ihre Arztin/ Ihren Arzt (bermittelt, die/der
noch offene Fragen mit Ihnen besprechen wird.

Welche Ergebnisse des NATALIA Pranataltests

sind moglich — und was bedeuten sie?

Ihre Arztin/lhr Arzt erhilt einen schriftlichen Ergebnis-
bericht, der ein niedriges oder hohes Risiko fiir das
Vorliegen der getesteten Chromosomenstorungen
anzeigt.

« Ein niedriges Risiko bedeutet, dass die
getesteten Chromosomenstorungen nahezu sicher
ausgeschlossen werden konnen.

¢ Ein hohes Risiko bedeutet, dass eine hohe Wahr-
scheinlichkeit fur das Vorliegen der bestimmten
Chromosomenstorung vorliegt.
Da dieses Ergebnis jedoch auch bei einer Schwanger-
schaft mit einem gesunden Ungeborenen auftreten
kann, sind bei jedem auffalligen Ergebnis weitere
Tests zur Bestitigung nétig (i.d.R. invasive Test-
verfahren wie eine Fruchtwasseranalyse), bevor
unumkehrbare Entscheidungen liber die Schwanger-
schaft getroffen werden. lhre Arztin/Ihr Arzt wird Sie
Uber die weiteren Schritte beraten.

Untersuchte Chromosomenstorungen

Haufigkeit

Symptome

Trisomie 21

geistige und korper-
liche Entwicklungs-

(Down-Syndrom) 1:700 storung, angeborene

Herzfehler
Trisomie 13 1:5000 starke geistige Ent-
(Patau-Syndrom) ’ wicklungsstorung,

vielfaltige korper-

liche Auffalligkeiten,
Trisomie 18 Lebenserwartung
(Edwards- 1:3000 mehrheitlich unter
Syndrom) 1 Jahr

Untersuchte Chromosomenstorungen der

Geschlechtschromosomen

Haufigkeit | Symptome

Monosomie X Unfruchtbarkeit,
(Ullrich-Turner- 1:3000% | Kleinwuchs,
Syndrom; X0) Herzfehler

Haufig unentdeckt,
Klinefelter- 1:1000* Unfruchtbarkeit,
Syndrom (XXY) ‘ Risiko fur leichte

Lernschwierigkeiten
Jacobs-Syndrom . . . ..
(XYY) 1:1000 Meist unauffallig
Trisomie X (XXX) 1:1000*% | Meist unauffallig

+ . . * . .
unter weiblichen Neugeborenen, “unter mannlichen Neugeborenen



