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Seit der nichtinvasive Prinataltest auf die
fetalen Trisomien 13, 18 und 21 (NIPT) eine
Kassenleistung ist, sind Analysen mit Abrech-
nungsdaten méglich. Eine retrospektive Kohor-
tenstudie analysierte Routinedaten der BARMER
zum Einsatz des NIPT und zu den danach fol-
genden MafSnahmen. Aus den Ergebnissen geht
hervor, dass der NIPT mehr als vorgesehen in
Anspruch genommen sowie die Rate an invasi-
ven prénatalen Tests nicht gesenkt wurde.

Einleitung

Mit Beschluss des Gemeinsamen Bundesaus-
schusses (G-BA) vom 19. September 2019 wur-
de der nichtinvasive Pranataltest auf die fetalen
Trisomien 13, 18 und 21 (NIPT) in die Mutter-
schafts-Richtlinien aufgenommen [1]. Damit
erkannte der G-BA im Rahmen der in den Richt-
linien benannten Indikationen den Nutzen der
Methode sowie deren medizinische Notwendig-
keit und Wirtschaftlichkeit gemaR § 135 Abs. 1
Satz 1 SGB V an. Nach Fertigstellung der Ver-
sicherteninformation, die zu einer informierten
Entscheidung der Schwangeren in Bezug auf
den NIPT beitragen soll [2], wurde der NIPT ab
dem 1.7.2022 Teil des Leistungskatalogs der ge-
setzlichen Krankenkassen. Auch zuvor konnten
Schwangere den Test, der 2012 auf den Markt
kam, in Anspruch nehmen, allerdings nur als
Selbstzahlerleistung (Individuelle Gesundheits-
leistung [IGel]). Zur Inanspruchnahme des Tests
vor der Erstattung durch die Krankenkassen lie-
gen keine Zahlen vor [3].

Im Beschluss des G-BA heiRt es zur Indikations-
stellung, der Test solle der Schwangeren eine
Auseinandersetzung mit ihrer individuellen Situ-
ation hinsichtlich des Vorliegens einer Trisomie
im Rahmen der arztlichen Begleitung ermdg-
lichen. Ein statistisch erhohtes Risiko fiir eine
Trisomie allein reiche fiir die Anwendung des
Tests nicht aus. Ziel sei es, die Rate an invasiven
Untersuchungen zu senken und zugleich sicher-
zustellen, dass der Test nicht als »Reihenunter-
suchung« eingesetzt werde [1]. Aufgrund der
Kosteniibernahme durch die gesetzlichen Kran-
kenkassen besteht nun erstmals die Mdglichkeit,
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Kurzbezeichnung Positionsbeschreibung  Verschliisselung Anmerkungen
Arztliche Schwangeren-  Betreuung einer EBM-GOP Einmal im Behandlungs-
vorsorge Schwangeren 01770 fall (Quartalspauschale)
Durchfiihrung NIPT Pranatale Untersuchung EBM-GOP Seit 1.7.2022 hichstens
fetaler DNA aus miitter- 01870 einmal in der Schwan-
lichem Blut auf eine Tri- gerschaft/2-mal im
somie 13, 18 oder 21 Krankheitsfall
Beratung zum NIPT Beratung nach GenDG zum EBM-GOP Seit 1.7.2022 hichstens
nichtinvasiven Pranataltest 01789 4-mal in der Schwanger-
zur Bestimmung des Risikos schaft
autosomaler Trisomie 13, 18
oder 21
Beratung bei positivem  Beratung nach GenDG bei EBM-GOP Seit 1.7.2022 hochstens
NIPT Vorliegen eines positiven 01790 4-mal in der Schwanger-
nichtinvasiven Pranataltests schaft
zur Bestimmung des Risikos
autosomaler Trisomie 13, 18
oder 21
Invasiver pranataler Test Fruchtwasserentnahme EBM-GOP -
durch Amniozentese 01781
Chorionzottenbiopsie EBM-GOP -
01787
Frithe strukturierte Weiterfiihrende EBM-GOP -
Fehlbildungsdiagnostik  Sonografie II 01773

Fehlgeburt Schwangerschaft mit ICD-10 00[2-5] -
abortivem Ausgang
Schwangerschafts- Beendigung einer GOP (ambulantes  Medizinische oder
abbruch Schwangerschaft Operieren) kriminologische
0190[4-6] Indikation
0PS

5-69[0,1], 5-751

Tab. 1 | Definition der betrachteten Outcomes: Hdufigkeit und Zeitpunkt der medizinischen Interventionen in der
Schwangerschaft sowie der Ausgang der Schwangerschaft

NIPT=nichtinvasiver Prdnataltest auf die fetalen Trisomien 13, 18 und 21; GenDG=Gendiagnostikgesetz; EBM=Ein-
heitlicher Bewertungsmafistab; GOP=Gebiihrenordnungsposition; ICD-10=International Statistical Classification of
Diseases and Related Health Problems; OPS=O0perationen- und Prozedurenschliissel
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iiber die Abrechnungsdaten von Krankenkassen
genauere Informationen zum Einsatz des NIPT
und den danach folgenden Manahmen zu erhal-
ten. Ziel der Studie war es, erstmals Zahlen zur
Inanspruchnahme des NIPT bereitzustellen und
Anhaltspunkte dafiir zu gewinnen, ob die Ziele
des G-BA (Verringerung der invasiven Eingriffe
und keine Verwendung als Reihenuntersuchung)
erreicht wurden.

Methode

Es wurde eine retrospektive Kohortenstudie ge-
mal »Gute Praxis Sekundédrdatenanalyse« durch-
gefiihrt [4]. Die genutzten Krankenkassendaten
umfassten demografische Charakteristika wie
Alter und Geschlecht, Informationen gemald
Mutterschaftsgeld sowie quartalsgenaue Dia-
gnosen (entsprechend der International Sta-
tistical Classification of Diseases and Related
Health Problems German Modification [ICD-10
GM]) und tagesgenaue ambulant (gemaf} Gebiih-
renordnungsposition [GOP] des Einheitlichen Be-
wertungsmaRstabs [EBM]) und stationdr (gemaR
Operationen- und Prozedurenschliissel [OPS])
durchgefiihrte medizinische Prozeduren.

Die Studienpopulation waren Frauen in drztlicher
Schwangerenvorsorge zwischen dem 01.01.2014
und dem 31.03.2025, wobei der Zeitraum vor
der Kosteniibernahme durch die Krankenkas-
sen dem Vergleich hinsichtlich der Entwicklung
der invasiven pranataldiagnostischen Eingriffe
diente. Schwangerschaften wurden anhand der
Endpunkte Geburt eines Kindes (im ambulanten
und stationdren Setting) und Fehlgeburt oder
Schwangerschaftsabbruch oder als gesichert
gekennzeichnete Diagnose (ICD-10 00[2-5])
identifiziert. Als drztliche Vorsorge galt, wenn
mindestens eine Abrechnung fiir die Betreuung
einer Schwangeren (EBM-GOP 01770) erfolg-
te. Den Beginn einer beobachteten Schwan-
gerschaft markierte die erste Vorsorge bis 43
Wochen vor einem Endpunkt. Die betrachteten
Outcomes waren Haufigkeit und Zeitpunkt der
in »Tabelle 1 dargestellten medizinischen In-
terventionen in der Schwangerschaft sowie der
Ausgang der Schwangerschaft.
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Die Hypothese einer Veranderung in der Haufig-
keit invasiver pranataler Tests in der Schwanger-
schaft durch die Einfiihrung von NIPT als Kassen-
leistung wurde durch eine Interrupted Time Series
Analyse (ITS) untersucht [5]. Eine detaillierte
mathematische Beschreibung findet sich im Ver-
sorgungskompass Geburtshilfe und Hebammen-
versorgung Teil 4 des bifg (BARMER Institut fiir
Gesundheitssystemforschung) [6]. Alle fiir diese
Studie notwendigen Informationen lagen in ano-
nymisierter und standardisierter Form als Routi-
nedaten der gesetzlichen Krankenkasse BARMER
vor. Es erfolgte keine Intervention an Patientin-
nen, sodass kein Ethikvotum erforderlich war.

Ergebnisse

Stichprobe

Uber den gesamten Beobachtungszeitraum von
ca. 11 Jahren konnten 816.675 Schwangerschaf-
ten anhand der Abrechnungscodes identifiziert
werden. Davon fielen 184.364 Schwangerschaf-
ten in den Zeitraum nach Einfiihrung der Kosten-
tibernahme durch die Krankenkassen. Von diesen
entfielen auf die Gruppe mit durchgefiihrtem
NIPT 55.441 Schwangerschaften, von denen wie-
derum 26.022 bis zum Ende der Schwangerschaft
nachbeobachtet werden konnten (»Abb.1).
Hierbei ist zu beachten, dass in den ersten bei-
den Quartalen (besonders im 1. Quartal) deutlich
weniger Tests durchgefiihrt wurden. Grund dafiir
ist auch der Anteil von zu diesem Zeitpunkt be-
reits fortgeschrittenen Schwangerschaften.

Haufigkeit von Beratungen, NIPT-Tests und
invasiver Diagnostik

Unter den beobachteten Schwangerschaf-
ten wurden 55.441 durchgefiihrte NIPT (GOP:
01870), 301.945 Beratungen zum NIPT (01789)
und 1.037 Beratungen bei positivem Befund
(01790) zur Abrechnung gebracht.

Tabelle 2 stellt die beobachteten Haufigkeiten
von Leistungen je Quartal und den Anteil der
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29.419

ausgeschlossene Schwangerschaften mit NIPT

(Bei 23.873 lag der Outcomezeitpunkt potenziell auRerhalb
des Datenzeitraums + 5.545 unvollstandige Beobachtungs-

2022 .

v

zeiten bzw. Zeiten mit Versorgung im Ausland)

184.364 26.022
2023 nachbeobachtbare
Schwanger- 55.441 Schwangerschaften mit NIPT
schaften bei (NIPT 1.7.2022 bis 31.12.2023)
| 2024 Versicherten _’ NIPT seit _’ 25.919
der BARMER 1.7.2022 .
dokumentierte Outcomes
(Geburt, Abbruch)
2025 (93 unklare Outcomes)

Abb. 1 | Baumdiagramm zur Stichprobe der Schwangerschaften

Leistungen dar, sowie die Anzahl der Schwan-
gerschaften mit mindestens einer Leistung je-
weils pro 1.000 Schwangerschaften. Zur besseren
Verstdndlichkeit ein Lesebeispiel fiir das erste
Quartal 2025: Von 1.000 Schwangeren wurden
834 iiber NIPT beraten, wobei 2.692 Beratun-
gen durchgefiihrt wurden. In der Folge wur-
den bei 526 Schwangeren insgesamt 528 NIPT
durchgefiihrt. Folglich wurde bei 308 von 1.000
Schwangeren eine Beratung durchgefiihrt, ohne
dass im Anschluss ein NIPT stattfand. Dies be-
deutet, dass sich 37 % (308/834) der beratenen
Schwangeren gegen einen NIPT entschieden
haben. 4 von 526 Schwangeren, bei denen ein
NIPT durchgefiihrt wurde, wurden im Anschluss
liber einen positiven Befund beraten, wobei im
Durchschnitt 1,5 Beratungen stattfanden. Damit
waren 8 von 1.000 Schwangerschaften mit NIPT
positiv befundet (4/526) und 992 von 1.000
negativ befundet (522/526). Bei 4 bzw. bei 1
von 1.000 wurde eine Amniozentese bzw. Cho-
rionzottenbiopsie durchgefiihrt. Ob ein kausaler
Zusammenhang zum NIPT bestand, ist aus den
Daten nicht direkt ableitbar.
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Inanspruchnahme des NIPT in verschiedenen
Altersgruppen

Abbildung 2 zeigt die Altersstruktur der
Schwangeren, die NIPT in Anspruch genom-
men haben. Vor allem Frauen {iber 35 lieRen
einen NIPT durchfiihren (P>Abb. 2). Die Raten
erreichten zeitnah nach Kosteniibernahme die
50 %-Marke bei den 36- bis 39-Jdhrigen und la-
gen bei den Frauen {iber 40 zuletzt bei 80 %.
In allen Altersgruppen ist die Tendenz steigend.
2025 nahm ca. jede dritte Schwangere unter 26
und ungefdhr jede zweite Schwangere unter 36
Jahren einen NIPT in Anspruch.

Die zugehdrigen Beratungsleistungen sind in

Abbildung3 dargestellt. In Abhangigkeit
vom Alter nahmen zwischen 50 und 75% aller
Schwangeren mindestens eine Beratung zu NIPT
in Anspruch, wobei der Anteil der Schwangeren,
die nach einer Beratung tatsachlich einen NIPT
durchfiihren lieRen, bei jungen Frauen deutlich
niedriger war als bei Frauen {iber 40. Beratungen
nach positivem NIPT waren in allen Altersgrup-
pen selten. Dies liegt wahrscheinlich an weni-
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Beratung . Chorion-
q Schwanger- Beratung ore Amnio-
Zeitraum NIPT positiver zotten-
schaften NIPT zentese . .
NIPT biopsie
Absolute Anzahl der Leistungen pro 1.000 Schwangerschaften/Anzahl der
Anzahl Schwangerschaften mit mindestens einer Leistung
pro 1.000 Schwangerschaften
2022 Q1 14.642 0/0 0/0 0/0 8/7 4/3
2022 Q2 15.950 0/0 0/0 0/0 7/6 4/4
2022 Q3 17.403 153/72 2/2 1/1 8/6 3/3
2022 Q4 15.026 538/231 43/41 2/1 6/6 4/3
2023 Q1 14.073 1.759/613  335/322 9/6 7/7 3/2
2023 Q2 14.607 2.115/695 409/393 10/6 8/7 3/3
2023 Q3 15.543 2.258/729  427/420 8/5 6/6 3/3
2023 Q4 13.919 2.370/747  439/430 8/5 7/6 3/3
2024 Q1 12.787 2.531/784 489482 6/4 7/6 2/2
2024 Q2 13.172 2.592/803  489/488 6/4 7/6 1/1
2024 Q03 13.699 2.695/822  476/474 9/5 6/6 2/2
2024 Q4 12.180 2.743/828  510/508 11/5 5/5 2/2
2025 Q1 11.379 2.692/834  528/526 6/4 4/4 1/1

Tab. 2 | Hdufigkeit von Beratungen und Tests auf Trisomie 13, 18 und 21 sowie invasive Folgediagnostik seit 2022

gen positiven NIPT-Testergebnissen, theoretisch
moglich wadre auch, dass trotz positivem NIPT
Beratungen nicht durchgefiihrt wurden. Aus der
Auswertung geht dies jedoch nicht hervor, da nur
Daten zu den Beratungen, und nicht die Test-
ergebnisse selbst, vorliegen.

Kam es zu einer Reduktion invasiver pra-
nataler Tests nach Einfiihrung von NIPT als
Kassenleistung?

Im Jahr 2014 gab es bei 26 je 1.000 Schwanger-
schaften invasive pranatale Tests. Dieser Wert
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sank bis zum Jahr 2019 deutlich auf 15 je 1.000,

anschlieRend bis zum Jahr 2022 auf 11 je 1.000

und zum ersten Quartal 2025 auf 5 je 1.000 (vgl.
Abb. 3 sowie > Tab. 2).

Das in P> Abbildung 4 dargestellte, mittels Zeit-
reihenanalyse (ITS) geschatzte Trendmodell
bildet die zeitliche Entwicklung der invasiven
pranatalen Tests mit einer durchschnittlichen
Fehlerrate von 0,06 Tests je 1.000 Schwanger-
schaften ab. Mit Einfiihrung von NIPT als Kas-
senleistung wurde von dem Modell eine Erho-
hung der Anzahl invasiver pranataler Tests (B,)
um den Faktor 1,10, bei einem Konfidenzinter-

2026 Band 54/1 gynikologische praxis



41 bis 45

1000 Altersgruppe

~

U1

o
|

n

U1

o
|

Anteil von Schwangerschaften
mit NIPT je 1.000 Schwangerschaften
(S
o
o
|

o
1

36 bis 40

——31bis35 — —26bis30 cc°c° 18 bis 25

I I
24/01 25/01

Kalendermonat des Endpunktes der Schwangerschaft

Abb. 2 | Altersstruktur der Schwangeren mit NIPT seit Quartal 3/2022

NIPT=nichtinvasiver Prdnataltest auf die fetalen Trisomien 13, 18 und 21

vall von (1,02-1,20), geschatzt. Dies entspricht
einer Niveauverschiebung um 1,13 (0,22-2,17)
zusdtzlichen invasiven pranatalen Tests je 1.000
Schwangerschaften. Eine Abweichung vom wei-
teren zeitlichen Trend (f3,) wurde mit einem
Faktor von 1,05 (1,01-1,08) als signifikant ge-
schatzt. Dies entspricht einer Trendumkehr zu
0,23 (0,07-0,40) je 1.000 Schwangerschaften
zusatzlichen invasiven Eingriffen je Quartal seit
Einfiihrung des NIPT als Kassenleistung.

Beratungen nach positivem NIPT und
erwartete positive NIPT-Ergebnisse

Abbildung 5 zeigt die beobachtete Anzahl an
Beratungen nach positivem NIPT in Abhdngig-
keit vom Alter der Schwangeren sowie die er-
wartete Anzahl positiver Testergebnisse unter
der Annahme einer Testgiite von 100% und auf
der Basis der vom Institut fiir Qualitat und Wirt-
schaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWIG) in
der Versicherteninformation zugrunde gelegten
Inzidenzen fiir Trisomien [2]. Uber die beiden
GroRen ergab sich die geschdtzte Anzahl der Be-
ratungen nach falsch positivem NIPT und folglich

gyndkologische praxis 2026 Band 54/1

ein Verhdltnis aus erwarteten zu beobachteten
Beratungen bei positivem NIPT. Diese stieg mit
dem Alter der Mutter von 99,61 % auf 100,06 %
(mehr erwartete als beobachtete Beratungen)
an und lag im Mittel bei 99,65 %. Bei jungen
Schwangeren <30 Jahren lag die aufgrund der
abgerechneten Beratung zu einem positiven
NIPT-Ergebnis angenommene Positivrate 5-fach
hoher als die zu erwartende Rate an auffdlligen
Befunden.

Was passiert nach Beratung zum positiven
NIPT?

Im Beobachtungszeitraum wurden 26.022 voll-
stdndig beobachtbare Schwangerschaften mit
durchgefiihrtem NIPT identifiziert. Bei 224
Schwangerschaften (0,9 %) wurde eine Beratung
bei positivem NIPT abgerechnet. Bei 115 dieser
Schwangeren (51%) wurde eine invasive Pra-
nataldiagnostik abgerechnet (34 erhielten eine
Chorionzottenbiopsie, 83 eine Amniozentese).
Von den 224 Schwangeren mit auffdlligem NIPT
wurde bei 163 (73%) eine weiterfiihrende So-
nografie II (friihe strukturierte Fehlbildungsdia-
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gnostik) abgerechnet. Bei 48 Schwangeren
(21%) wurde trotz einer abgerechneten Bera-
tung bei positivem NIPT keine der genannten
diagnostischen MaRnahmen zur Abrechnung ge-
bracht. Bei 21% dieser 48 Schwangeren ist in
den Daten ein Schwangerschaftsabbruch identi-
fizierbar. Es erfolgte in diesen Féllen somit ver-
mutlich ein Abbruch der Schwangerschaft ohne
abklarende invasive Diagnostik und/oder eine
strukturierte sonografische Fehlbildungsdia-
gnostik. »Abbildung 6 stellt das Outcome der
Schwangerschaften dar.

Diskussion

Die bisherige Datenlage zur Inanspruchnahme
von NIPT in Deutschland ist diinn. Erst seit
der Einfiihrung der Kosteniibernahme durch die
Krankenkassen ist es nunmehr moglich, auf der
Grundlage von Abrechnungsdaten Analysen zur
Inanspruchnahme und zu FolgemaRnahmen nach
positivem NIPT-Ergebnis vorzunehmen. Diese ha-
ben jedoch einige Limitationen. So konnen Fehl-
kodierungen nicht ausgeschlossen werden und
abgebildet sind nur Beratungen zum positiven
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NIPT-Ergebnis, nicht die Testergebnisse selbst.
Wéhrend eines stationdren Aufenthaltes durch-
gefiihrte EinzelmalRnahmen wie z. B. Ultraschall-
untersuchungen werden iiber die Fallpauschale
vergiitet und sind in den Daten nicht sichtbar.
Auch Schwangerschaftsabbriiche, die nach der
Beratungsregelung durchgefiihrt wurden, sind
in den Kassendaten nicht zu erkennen. Fiir die
Anzahl der zu erwartenden Trisomie-Falle wurde
auf die Angaben des IQWIG zuriickgegriffen; es
ist aber davon auszugehen, dass die genaue In-
zidenz von Trisomien nicht bekannt ist, da nicht
alle Foten nach Abort oder Schwangerschaftsab-
bruch untersucht werden.

Demgegeniiber lasst sich die Inanspruchnahme
des Tests gut darlegen. Die Analyse mit BAR-
MER-Daten zeigt, dass nach einer Anlaufphase
im Durchschnitt in etwa 50 % aller Schwanger-
schaften ein NIPT abgerechnet wurde, wobei
die Raten altersabhdngig variierten und im
Zeitverlauf weiter anstiegen. Eine Vollerhe-
bung zu NIPT mit Daten der Kassenarztlichen
Bundesvereinigung 2024 kommt hinsichtlich
der Haufigkeitsverteilung der abgerechneten
Leistungen zu vergleichbaren Werten wie den
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ITS=Interrupted Time Series Analyse

hier dargestellten [7]. Die BARMER-Daten zei-
gen auch, dass sich der Abnahmetrend invasiver
diagnostischer Eingriffe nach Einfiihrung der
Kosteniibernahme des NIPT nicht wie erwartet
fortgesetzt hat. Im Gegenteil, mit zunehmen-
der Anwendung des NIPT werden wieder mehr
invasive Eingriffe durchgefiihrt, sodass der
langjdhrige Trend riicklaufiger invasiver Ein-
griffe durchbrochen wurde. Dieses Ergebnis war
signifikant. Demnach wurden die vom G-BA ge-
nannten Ziele, den Test nicht als »Reihenunter-
suchung« einzusetzen und die Anzahl invasiver
Eingriffe zu verringern, nicht erreicht.

Ein auffalliger NIPT-Test bedarf gemaR Mutter-
schafts-Richtlinie einer invasiven Abklarungs-
diagnostik zur Diagnosesicherung [8]. Dass
nach jeder 5. Beratung bei positivem NIPT
keine weitere Diagnostik abgerechnet wurde,
aber dennoch jede 5. dieser Schwangerschaften
abgebrochen wurde, zeigt, dass die Weiterbe-
treuung der Schwangeren maglicherweise nicht
durchgdngig richtlinienkonform erfolgt. GemaR
DEGUM-Empfehlung soll auch eine non-invasi-
ve strukturierte sonografische Fehlbildungsdia-
gnostik durchgefiihrt werden [9]. Diese wurde
nur bei etwa 73 % der betroffenen Schwangeren
abgerechnet.

gyndkologische praxis 2026 Band 54/1

Vom Bundesrat vorgeschlagen und aktuell wei-
terhin diskutiert wird ein Monitoring des NIPT
[10-12]. Wie die dargestellten Analysen zeigen,
sind Krankenkassendaten fiir ein Monitoring
sehr gut geeignet. Sie sollten aber durch wei-
tere quantitative (z.B. genauere Daten zu den
Schwangerschaftsabbriichen und Aborten) und
qualitative Aspekte (z.B. Erhebungen zur Bera-
tungsqualitdt) erganzt werden. Ein Monitoring
des NIPT wird nicht zuletzt deshalb gefordert,
weil die Aufnahme des NIPT auf die Trisomien 13,
18 und 21 in den Leistungskatalog der gesetz-
lichen Krankenkassen im Vorfeld umstritten war.
Pranataldiagnostikerinnen und Pranataldiagnos-
tiker sahen »gravierende Mdngel im Beschluss
des G-BA«. Es werde nicht ausreichend kommu-
niziert, dass Chromosomenaberrationen nur 8%
der Fehlbildungen ausmachten und somit der
Test keine umfassende Aussagekraft habe [13].
Bereits im Vorfeld mehrfach angemerkt wurde
auBRerdem, dass die Testgenauigkeit aufgrund
des altersabhangigen positiven Vorhersagewer-
tes bei jungen Schwangeren bei Weitem nicht so
gut sei wie bei dlteren Frauen. Da die Pravalenz
fiir Trisomie 21 beim Kind in der 16. Schwan-
gerschaftswoche fiir eine Frau im Alter von 22
Jahren nur 0,08 % (8 von 10.000) betrage, liege
bei einem positiven Bluttest auf Trisomie 21 die
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Wahrscheinlichkeit, dass das Testergebnis richtig
positiv sei, nur bei 49% [14, 15]. Der G-BA be-
rief sich in seinem Beschluss aber im Hinblick
auf das Ziel einer Vermeidung invasiver MalRnah-
men auf die hohe Spezifitat des Tests: »Die hohe
Spezifitit vermindert die Wahrscheinlichkeit, dass
durch falsch positive Ergebnisse unnétige invasi-
ve AbkldrungsmafSnahmen induziert werden. Die
hohe Sensitivitdt erlaubt es, bei negativem Er-
gebnis auf invasive Testverfahren zu verzichten«
[16]. Die vorgelegte Analyse bestdtigt jedoch die
Bedenken. Denn aus dem Abgleich zwischen den
zu erwartenden positiven Testergebnissen und
den abgerechneten Beratungen nach positivem
Test ergibt sich, dass die Spezifitdt des Tests bei
jlingeren Frauen schlechter ist als bisher ange-
nommen: Die approximierte Spezifitdt des NIPT
lag mit 99,65 % auRerhalb des 95 %-Konfidenz-
intervalls nach IQWIG von 99,88 %-99,98 %. Das
IQWIG selbst schrieb bereits, dass Sensitivitat
und Spezifitat moglicherweise iiberschatzt wiir-
den [17]. GemdR IQWIG wiirden sich bei einer
Durchfiihrung des NIPT bei ca. 50 % der Schwan-
gerschaften (1.000-999,5)/2=0,25 (Qua-Defi-
nition: falsch positiv = [1-Spezifizitdt]* 50 %
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NIPT-Durchfithrungsquote * 1.000 Geburten)
falsch positive Tests je 1.000 Schwangerschaften
ergeben. Dieser Wert korrespondiert mit unserer
Schdtzung (> Abb. 2). Es ist aber beachtenswert,
dass, obwohl die erwartete Falschpositivrate von
0,25 in dem von uns geschatzten Konfidenzin-
tervall (0,1-2,5) liegt, der Wert unseres Punkt-
schatzers mit 1,2 etwa 5-mal so hoch ist. Dieser
Befund korrespondiert mit der auffillig hohen
beobachteten Rate an Beratungen bei positivem
Testergebnis von z.B. ca. 8 je 1.000 NIPT im
ersten Quartal 2025 (4 Schwangerschaften mit
positivem Ergebnis bei 526 Frauen mit NIPT).
Bei einer Sensitivitdt von 99,13% und einer
Rate von einer Trisomie je 800 Geburten [18]
wdren aber 1,25 richtig positive und zusatzlich
ein falsch positives Testergebnis je 1.000 zu er-
warten gewesen. Die beobachtete Anzahl der Be-
ratungen bei positivem Testergebnis lag damit in
den vorliegenden Daten fast 5-mal {iber der Er-
wartung. Ursache hierfiir kann die deutlich nied-
rigere Pravalenz einer fetalen Aneuploidie bei
jungen Schwangeren sein als die fiir den NIPT
auf Trisomien zugrunde gelegte. Wenn die Pra-
testwahrscheinlichkeit sehr gering ist, ist auch
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Weder noch Sono** CvS Amniozentese
<31
(48 Fille) (163 Falle) 3 (34 Fille) (83 Fille)
|

SS N SS N SS N SS N
Fortgefiihrt 28 Fortgefiihrt 103 Fortgefiihrt 6 Fortgefiihrt 48
Fehlgeburt 3 Fehlgeburt 16 Fehlgeburt 4 Fehlgeburt 12
Abgebrochen 10 Abgebrochen 41 Abgebrochen 21 Abgebrochen 22
Unbekannt 7 Unbekannt 3 Unbekannt 1 Unbekannt 1

* identifiziert anhand der Beratung EBM-GOP: 01790

** friihe strukturierte sonografische Fehlbildungsdiagnostik

Abb. 6 | Folgeuntersuchungen nach NIPT mit positivem Ergebnis

NIPT=nichtinvasiver Prinataltest auf die fetalen Trisomien 13, 18 und 21

bei einer hohen Testgiite die absolute Anzahl
an Falsch-Positiv-Ergebnissen sehr hoch (z. B.
wenn alle Frauen gesund sind, ist jedes Positiv-
Ergebnis falsch).

Zudem konnte gezeigt werden, dass die Ein-
filhrung von NIPT als Kassenleistung zu einer
Zunahme der Anzahl invasiver prdnataler Tests
um 0,22 bis 2,17 je 1.000 Schwangerschaften
gegeniiber dem Erwartungswert gefiihrt hat. Die
Zunahme der durchgefiihrten Tests lag mehrheit-
lich bei den jiingeren Frauen, die eine deutlich
geringere Wahrscheinlichkeit fiir ein Kind mit
Trisomie haben. Wie bereits vom IQWIG 2018
vermutet, ldsst sich die Zahl der invasiven Ein-
griffe bei hoherem Risiko fiir ein Kind mit Tri-
somie verringern (Frauen >35 Jahre), jedoch le-
gen die hier dargelegten Zahlen nahe, dass eine
Inanspruchnahme durch jiingere Schwangere zu
einer Zunahme invasiver diagnostischer Mal3nah-
men fiihrt. Die angefiihrten Unsicherheiten eines
positiven NIPT-Ergebnisses vor allem bei jungen
Frauen sowie die hinsichtlich eines »gesunden
Kindes« eingeschrankte Aussagekraft zeigen die
hohe Bedeutung einer guten Beratung vor der
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Entscheidung fiir oder gegen die Durchfiihrung
eines NIPT auf Trisomien.

Fazit fiir die Praxis:

e Der NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21 wird
mit durchschnittlich 50% Inanspruchnahme
faktisch als Screening eingesetzt. Auch junge
Schwangere unter 26 erhalten zu ca. einem
Drittel einen NIPT.

e Nach positivem NIPT erfolgt die weitere Ab-
klarung vermutlich nicht durchgangig richt-
linien- und leitlinienkonform. So finden sich
beispielsweise ~ Schwangerschaftsabbriiche
nach Beratung zum positiven NIPT ohne ab-
gerechnete weiterfiihrende Diagnostik.

e Die durchgefiihrten Analysen zur Spezifi-
tat lassen vermuten, dass die Testgiite bei
jlingeren Frauen mit niedrigerer Pratest-
wahrscheinlichkeit fiir ein Kind mit Trisomie
schlechter ist als angenommen. Nach unseren
Daten sind bei Frauen unter 30 circa 5 von 6
positiven NIPT-Ergebnissen falsch positiv.

e Die Erwartung einer Reduktion invasiver Ein-
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griffe hat sich nicht erfiillt.

e FEiner umfassenden und verstdndlichen Be-
ratung zu Nutzen und Risiken des NIPT als
Grundlage fiir eine informierte Entscheidung
kommt eine zentrale Bedeutung zu.

e Das geforderte Monitoring zum NIPT er-
scheint sinnvoll, insbesondere auch um ein
richtlinien- und leitliniengerechtes Vorgehen
und eine gute Beratungsqualitdt sicherzu-
stellen und ggf. den Anwendungsbereich ge-
nauer zu regeln.

Zusammenfassung

Zur Inanspruchnahme und zu den MalRnahmen,
die nach Durchfiihrung eines NIPT folgen, liegen
bisher kaum Daten vor. Seit dem 1.7.2022 ist der
nichtinvasive Prdnataltest auf die fetalen Tri-
somien 13, 18 und 21 (NIPT) erstattungsfahig
durch die gesetzlichen Krankenkassen. Dadurch
konnen nun erstmals Analysen mit Abrechnungs-
daten durchgefiihrt werden.

In einer retrospektiven Kohortenstudie mit Rou-
tinedaten der BARMER (Schwangere 2014 bis
2025) wurden die absoluten und relativen Hau-
figkeiten von NIPT, Beratungen zu NIPT sowie
die Durchfiihrung einer frithen sonografischen
Fehlbildungsdiagnostik, einer Amniozentese
bzw. Chorionzottenbiopsie und der Ausgang der
Schwangerschaft (Geburt, Fehlgeburt, Schwan-
gerschaftsabbruch) analysiert. Zuvor wurde die
Kohorte nach Alter und Zeitpunkt der Leistun-
gen stratifiziert. Der Zusammenhang zwischen
Einfiihrung des NIPT als Kassenleistung und
Inanspruchnahme von invasiven Folgeuntersu-
chungen wurde mittels Interrupted Time Series-
Analyse (ITS) untersucht.

Die Inanspruchnahmerate des NIPT lag durch-
schnittlich bei 50% aller Schwangerschaften,
wobei mehr Schwangere iiber 35 Jahren einen
NIPT in Anspruch nahmen. Pro Schwangerschaft
wurden im ersten Quartal 2025 im Durchschnitt
2,7 Beratungen zum NIPT abgerechnet. Die lang-
jahrige Abnahme invasiver Pranataldiagnostik
wurde zum Zeitpunkt der Einfiihrung der Er-
stattungsfahigkeit von NIPT unterbrochen. Es
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kam sogar zu 1,13 (0,22-2,17) mehr invasiven
Untersuchungen pro 1.000 Schwangerschaften.
Die Trendumkehr war signifikant. Nach einer Be-
ratung zu einem positiven NIPT-Ergebnis wurde
in einem Fiinftel der Falle keine weitere Abkla-
rungsdiagnostik abgerechnet, dennoch wurde
in dieser Gruppe jede fiinfte Schwangerschaft
abgebrochen. Ein Abgleich zwischen der Anzahl
an Beratungen zu einem positiven NIPT mit der
Inzidenz von Trisomien ergab bei Frauen unter
30 Jahren eine 5-fach hdhere Positivrate als die
zu erwartende Rate an auffdlligen Befunden.

Der NIPT auf Trisomie 13, 18 und 21 wird - ob-
wohl vom Gemeinsamen Bundesausschuss so
nicht vorgesehen - mit durchschnittlich 50 %
Inanspruchnahme faktisch als Screening einge-
setzt. Die Erwartung einer Reduktion invasiver
Eingriffe hat sich nicht erfiillt. Nach positivem
NIPT erfolgt die weitere Abkldarung vermutlich
nicht durchgéngig leitlinienkonform. Die durch-
gefiihrten Analysen zur Spezifitdt lassen vermu-
ten, dass die Testgiite bei jiingeren Frauen mit
niedriger Pratestwahrscheinlichkeit fiir ein Kind
mit Trisomie schlechter ist als angenommen.

Hertle D, Wende D:

Non-invasive prenatal testing for trisomy 13,
18 and 21 (NIPT).

Utilisation and follow-up measures based on
BARMER billing data

Summary: There is currently very little data
available on the use of NIPT and subsequent
measures. Since July 1, 2022, non-invasive
prenatal testing for fetal trisomies 13, 18, and
21 (NIPT) has been reimbursable by statutory
health insurance companies in Germany. This
means that analyses can now be carried out
using billing data.

In a retrospective cohort study with routine
data from BARMER (pregnant women 2014 to
2025), the absolute and relative frequencies of
NIPT, counselling on NIPT, early diagnosis of
malformations by ultrasound, amniocentesis or
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chorionic villus sampling and pregnancy outcome
(birth, miscarriage, abortion) were analysed.
Prior to this, the cohort was stratified according
to age and time of service. The relationship
between the introduction of NIPT as a health
insurance benefit and the utilisation of invasive
follow-up examinations was investigated using
an interrupted time series analysis (ITS).

The rate of NIPT utilization averaged 50 % of all
pregnancies, with more pregnant women over
the age of 35 utilizing NIPT. An average of 2.7
consultations on NIPT were billed per pregnancy
in the first quarter of 2025. The long-term
decline in invasive prenatal diagnostics was
interrupted when NIPT became reimbursable.
This corresponds to a shift of 1.13 (0.22-2.17)
additional invasive prenatal tests per 1,000
pregnancies. The trend reversal was significant.
After counseling on a positive NIPT result, no
further diagnostic tests were billed in one-fifth
of cases, yet 11in 5 pregnancies in this group was
terminated. A comparison between the number
of consultations for a positive NIPT and the
incidence of trisomies showed a fivefold higher
positive rate than the expected rate of abnormal
findings in women under 30 years of age.

Although not intended by the German Joint
Federal Committee, NIPT for trisomy 13, 18,
and 21 is used as screening, with an average
utilization rate of 50%. The expectation of a
reduction in invasive diagnostic procedures has
not been fulfilled. After a positive NIPT result,
further clarification is probably not always
carried out in accordance with guidelines.
The analyses performed on specificity suggest
that the test quality is poorer than assumed in
younger women with a low pretest probability of
having a child with trisomy.

Keywords: non-invasive prenatal diagnostics —
NIPT — trisomy — prenatal care - billing data
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