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Gesetz und ethische Normen 

Sicht der Schwangeren 

Kostenübernahme durch 

obligat. Krankenversicherung 

Empfehlungen von 

Fachgesellschaften 





Art. 3 lit. h Unterstellt cfDNA-Untersuchungen unter das Gesetz 
 

Art. 11 Es ist verboten, pränatale Untersuchungen durchzuführen, die darauf abzielen: 
 a. Eigenschaften des Embryos oder des Fötus, welche dessen Gesundheit nicht 
 direkt beeinträchtigen, zu ermitteln; oder 
 b. das Geschlecht des Embryos oder des Fötus zu einem anderen Zweck als der 
 Diagnose einer Krankheit festzustellen. 
 

Art. 13 Darf nur von Ärzten mit entsprechender Weiterbildung veranlasst werden 
 

Art. 14 Veranlassender Arzt sorgt vor und nach der Untersuchung für eine nichtdirektive, 
 fachkundige genetische Beratung 
 

Art. 15 Die Beratung muss den Hinweis auf das Selbstbestimmungsrecht beinhalten sowie den 
 Hinweis, dass für pränatale Untersuchungen keine prophylaktischen oder therapeutischen 
 Möglichkeiten bestehen. Bei abnormem Resultat muss über Alternativen informiert und auf 
 Selbsthilfegruppen aufmerksam gemacht werden. 
 

Art. 18 Die Zustimmung zur Untersuchung muss schriftlich erfolgen 

Stand am 1. Januar 2014 





Informationen zu Fehlbildungen, Chromosomenstörungen 
und genetischen Erkrankungen 

• Es gibt kein generelles Screening in der Schweiz 
 Geregelt ist die Kostenübernahme durch die Grundversicherung 

• Kostenübernahme deckt sich nicht immer mit den Bedürfnissen der 
Schwangeren 

• Beratung zur Pränataldiagnostik eingebettet in ein globales 
Informationskonzept 

• Ziel: solche Probleme dürfen nicht dominant hervorstechen 

 



Goldstandard in der genetischen Diagnostik ist die invasive 
Diagnostik mit nachfolgender molekulargenetischer Analyse 
(Array-CGH). 



Früher Krankheitszentriert  

 (Trisomie 21 numerische strukturell) 

 

Neu Konsequenzen-zentriert  

 (z. B. SS-Abbruch) 

Paradigmenwechsel Beratung 



• Dokumentation der Durchführung eines Beratungsgespräches 

 

• Dokumentation der pränataldiagnostischen Methoden, welche 
angewendet werden sollen. 



NIPT ist eine Option, wenn ein unauffälliger 
Ersttrimesterultraschall inklusive NT <95. Perzentile vorliegt. 

 



NIPT bei Ultraschallauffälligkeiten 

Beulen et al. Ultrasound Obstet Gynecol 2017; 49: 721–728 

Multiple Fehlbildungen 
IUGR 
NT ≥ 3.5mm 





Erhöhte Nackentransparenz 

NT ≥ 3.5mm, 362 Feten, 38% mit auffälligem Karyotyp (137/362) 

100/137 mit autosomaler Aneuploidie 

28/137 mit gonosomaler Aneuploidie 

9/137 Chromosomale Aberrationen 

 

 NIPT Variante Falsch negative Resultate 

Gezieltes Sequenzieren 
(Chr. 21, 18,13) 

10 % (37/362) 

Gezieltes Sequenzieren 
(Chr. 21, 18,13 + X/Y) 

4 % (14/362) 

Gezieltes Sequenzieren 
(Chr. 21, 18,13 + X/Y + Triploidien) SNP Test 

3 % (7/362) 

Sequenzieren aller Chromosomen mit Auflösung 
von 10Mb. 

2 % (7/362) 

Srebniak et al. Molecular Cytogenetics (2016) 9:69 



Wenn ein NIPT in Frage kommt… 



Labor Testname Homepage Methode 

Genesupport prendia www.medisupport.ch MPSS 

Genetica-AG panorama™ www.genetica-ag.ch SNP 

HUG genatest® www.hug-ge.ch MPSS 

Labor Team-W GOLDnatal® www.team-w.ch MPSS 

LMZ Risch praenatest® www.risch.ch MPSS 

medica harmony™ www.medica.ch CSS 

ProCreaLab harmony™ www.procrealab.ch CSS 

Synlab neoBona™ www.synlab.ch MPSS 

Unilabs panorama™ www.unilabs.ch SNP 

UZH (IMG) img-nipt www.medgen.uzh.ch MPSS 

Viollier AG v-natal® www.viollier.ch MPSS 

Zertifizierte Anbieter von NIPT 
in der Schweiz (Stand 10/2017) 



NIPT Methoden 

Nichtselektives Sequenzieren Selektives Sequenzieren 

Sequenzierung von DNA-
Fragmenten des gesamten 

Genoms 

Sequenzierung nur von DNA-
Fragmenten der zu 

untersuchenden 
Chromosomen 

Sequenzierung von SNP’s 
der zu untersuchenden 

Chromosomen 

Unterscheidung zwischen fetaler und 
maternaler DNA 

Nachweis von Triploidien möglich 
 

Zygotie-Bestimmung bei Zwillingen 

Harmony Test Prendia-Test, UZH Zürich 

«Zählmethoden» 

Keine Unterscheidung zwischen fetaler und maternaler DNA 

MPSS CSS, DANSR  SNP 

Erfassung von Mikrodeletionssyndromen: 
• DiGeorge 
• Prader-Willi 
• Angelman 
• Cri-du-chat 
• 1p36 

Nachweis von autosomalen 
numerischen und grobstrukturellen 

Aberrationen (3-10MB) möglich. 
(IMG UZH Zürich, Prendia) 

Praena-Test, V-natal®, GOLDnatal®, 
neoBona™  

Panorama Test 

In der Regel Beschränkung auf 
Chr. 21, 18, 13 und Gonosomen 



Wie gut ist ein Test basierend auf zellfreier DNA?  
NIPT (nichtinvasiver pränataler Test) 



Test Trisomie 21 Trisomie 18 

N Sensitivität, % N Sensitivität, % 

CSS (DANSR) 7 99.1 (96.5-99.8) 5 92.9 (84.9-96.8) 

MPSS 19 99.8 (99.1-99.96) 17 98.7 (94.1-99.7) 

SNP 3 99.7 (97.2-100) 3 100 (97.4-100) 

Nur 1.TT 9 99.1 (96.6-99.8) 7 92.4 (81.6-97.1) 

Gil et al. Ultrasound Obstet Gynecol 2017; 50: 302–314.  

NIPT Methoden 

N  Sensitivität (%) 95% CI 

Trisomie 13 23 99 65.8 – 100 



Sensitivität (%) 95% CI FPR (%) 95% CI N Studien 

Monosomy X 95.8 70.3 – 99.5 0.14 0.05 – 0.38 11 

47,XXX; 47,XXY; 47,XYY 100 83.6 – 100 0.004 0 – 0.008 8 

Gil et al. Ultrasound Obstet Gynecol 2017; 50: 302–314 

Einlingsschwangerschaften 

Gonosomale Aberrationen 



Zwillinge 

92 Zwillinge 

GA range: 13-29 SSW, 39% < 17 SSW 

Detektionsrate für Trisomie 21: 100% (2/2) 

1 falsch positives Resultat für Trisomie 13 (Plazentamosaik) 

Detektion von einem Fall mit Trisomie 15 

No conflict of interest 

 

Sensitivität (%) 95% CI FPR (%) 95% CI N Studien 

Trisomie 21 100 95.2 – 100 0 0 – 0.003 5 

Meta-Analyse - Zwillinge 

Gil et al. Ultrasound Obstet Gynecol 2017; 50: 302–314 



Advani et al. Prenatal Diagnosis. 
2017;37:1067–1075 



Genet Med. 2017 Feb;19(2):169-175 



Van Opstal et al. Genet Med 2017 

2527 Schwangerschaften 
3.1% Trisomie 21, 18 oder 13 
1.6% andere genetische Auffälligkeiten 

Erweiterter NIPT (Chromosomen 1-22) 



Wie ist die Kostenübernahme durch die Grundversicherung aktuell geregelt? 



1. Billiger Test mit akzeptabler Sensitivität, aber schlechter 
Spezifität 
 

2. Teurer Test mit exzellenter Sensitivität und sehr guter 
Spezifität 

 

Kontingentscreening 





Nur zur Untersuchung auf eine Trisomie 21, 18 oder 13 
 
Ab der 12. Schwangerschaftswoche. 
 
Bei Schwangeren, bei denen ein Risiko von 1:1000 oder höher 
besteht, dass beim Fötus eine Trisomie 21, 18 oder 13 vorliegt. 
 
Ermittlung des Risikos und Indikationsstellung bei Fehlbildungen 
im Ultraschall gemäss Expertenbrief Nr. 52 vom 01. Januar 2018 
der SGGG, verfasst von der Arbeitsgruppe der AFMM und der 
Schweizerischen Gesellschaft für medizinische Genetik. 

KLV – Kostenübernahme von NIPT 

(Stand am 1. Januar 2018) 

Bei Zwillingen oder ART: keine Biochemie 



/ / 



Miltoft et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 2017 Jun 22. doi: 10.1002/uog.17562 

Spec. 

Sens. 

PPV 

NPV 

6449 women 
>1:1000 - <1:300: NIPT (Harmony-Test) 
>1:300: invasive testing 



Zusammenfassung 

• Voraussetzung für einen NIPT ist ein unauffälliger Ersttrimesterultraschall 
inklusive NT <95. Perzentile 

• Der ETT cut-off von 1:1’000 verpasst 0-5%  aller Trisomien 21 

• Die Entdeckungsrate einer Trisomie 21 durch NIPT ist bei Einlingen und 
Mehrlingen ähnlich 

• Die Mehrzahl der positiven NIPT Resultate können per CVS überprüft werden 

• Ein unauffälliges NIPT Resultat bedeutet nicht einen normalen fetalen 
Karyotyp 

• Ein auffälliges NIPT Resultat bedeutet nicht zwingend einen abnormen 
Karyotyp 
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