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Methodenbewertung

Nicht-invasiver Test zum Vorliegen von Triso-
mien als mdgliche Alternative zu invasivem
Eingriff

Berlin, 19. September 2019 — Der Gemeinsame Bundesausschuss
(G-BA) hat in seiner 6ffentlichen Sitzung am Donnerstag in Berlin die
Anwendungsmadglichkeiten und -grenzen nicht-invasiver molekulargene-
tischer Tests (NIPT) zulasten der gesetzlichen Krankenversicherung
(GKV) abschlie3end beraten. Der Beschluss sieht vor, dass ein NIPT in
begriindeten Einzelfallen und nach arztlicher Beratung unter Verwen-
dung einer Versicherteninformation eingesetzt werden kann. Ziel ist es,
die zur Klarung der Frage des Vorliegens einer Trisomie 13, 18 oder 21
erforderlichen invasiven Untersuchungen — Chorionzottenbiopsie (Biop-
sie der Plazenta) oder Amniozentese (Fruchtwasseruntersuchung) — und
das damit verbundene Risiko einer Fehlgeburt nach Mdglichkeit zu ver-
meiden. Die Inanspruchnahme eines NIPT zulasten der GKV ist erst
mdoglich, wenn die verpflichtend vorgesehene Versicherteninformation
entwickelt und vom G-BA beschlossen wurde. Der Beschluss wird dazu
voraussichtlich Ende 2020 gefasst. Voraussetzung ist zudem, dass das
Bundesministerium flir Gesundheit (BMG) die Beschliisse nicht bean-
standet.

»In einem gut dreijahrigen Bewertungsverfahren hat der G-BA gepruft,
ob die neuen molekulargenetischen Tests die derzeitigen invasiven Un-
tersuchungen weitgehend ersetzen kdénnen. Denn die invasive Gewin-
nung von Fruchtwasser oder Plazentagewebe mittels Punktion durch die
Bauchdecke der Schwangeren hat als schwerwiegendste Komplikation
eine Fehlgeburt zur Folge — bei 5 bis 10 von 1000 untersuchten Frauen
kann dies der Fall sein. Angesichts dieses Schadenspotenzials und der
belegten hohen Testgute hat der G-BA nun beschlossen, NIPT zur Un-
tersuchung auf Trisomien in den Leistungskatalog der gesetzlichen
Krankenkassen aufzunehmen. Die Durchflihrung einer Amniozentese o-
der einer Chorionzottenbiopsie kann hiermit auf eine moglicherweise er-
forderliche Abklarungsdiagnostik beschrankt werden. Die NIPT kann zu-
lasten der GKV aber nur in begriindeten Einzelfallen bei Schwanger-
schaften mit besonderen Risiken durchgefiihrt werden und muss mit in-
tensiver Beratung und Aufklarung verbunden sein. Durch diese sehr en-
gen Voraussetzungen wird klar und eindeutig im Rahmen der Mutter-
schafts-Richtlinien geregelt, dass der NIPT nicht als ethisch unvertretba-
res ,Screening’ eingesetzt wird, sondern die Anwendung des NIPT nur
unter bestimmten Bedingungen vorgenommen werden kann“, sagte
Prof. Josef Hecken, unparteiischer Vorsitzender des G-BA anlasslich der
Beschlussfassung in Berlin.
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Bei NIPT handelt es sich um seit 2012 auf dem Markt verfligbare Tests, v;iwssl%r.msté?tgr:%err2019

mit denen in der Schwangerschaft das Risiko einer fetalen Trisomie 13,
18 oder 21 bestimmt werden kann. Hierbei wird die im Blut der Schwan-
geren vorhandene zellfreie fetale DNA molekulargenetisch analysiert.

Ein NIPT kann zuklnftig zulasten der GKV angewendet werden, wenn
im Rahmen der arztlichen Schwangerenbetreuung die Frage entsteht,
ob eine fetale Trisomie vorliegen kénnte, und dies fur die Schwangere
eine unzumutbare Belastung darstellt. Ziel ist es, sie in dieser Situation
maoglichst nicht dem mit einer invasiven Untersuchung einhergehenden
Risiko einer Fehlgeburt auszusetzen. Nur wenn ein Befund auffallig ist,
bedarf es fir eine gesicherte Diagnosestellung der Abklarung mittels ei-
nes invasiven Verfahrens. Liegen bereits Befunde vor, die eine Amnio-
zentese oder Chorionzottenbiopsie erforderlich machen, kann der Test
nicht zulasten der GKV erbracht werden.

Es dirfen nur NIPT-Verfahren verwendet werden, deren Testgute nach-
weislich sehr hoch ist.

Beratung und Aufklarung zu vorgeburtlichen genetischen Untersu-
chungen

Frauen sollen dabei unterstitzt werden, eine eigenstandige, informierte
Entscheidung dariiber zu treffen, ob sie diese vorgeburtliche genetische
Untersuchung fir erforderlich halten. Die arztliche Aufklarung und Bera-
tung Uber das Wesen, die Bedeutung und Tragweite der genetischen
Untersuchung und deren mégliche Befunde hat ausdriicklich ergebnis-
offen und in verstandlicher Form stattzufinden. Insbesondere ist von Sei-
ten der Arztin oder des Arztes auch das jederzeitige Recht der Schwan-
geren auf Nichtwissen, auch fir Teilergebnisse des NIPT, zu betonen.

Im Zusammenhang mit der Fragestellung Trisomie ist von der Arztin
oder dem Arzt auf Kontaktmoglichkeiten mit betroffenen Familien hinzu-
weisen.

Arztinnen und Arzte, die Schwangere vor und nach Durchfiihrung des
Tests aufklaren und beraten, missen tber eine Qualifikation gemar
dem Gendiagnostikgesetz und den Richtlinien der Gendiagnostik-Kom-
mission verfligen.

Fir die arztliche Beratung lasst der G-BA vom Institut fir Qualitat und
Wirtschaftlichkeit (IQWiG) eine zweiteilige Versicherteninformation ent-
wickeln: In einem allgemeinen Teil werden die in Deutschland erbringba-
ren Moglichkeiten der vorgeburtlichen Diagnostik genetisch bedingter
Erkrankungen erlautert. In einem weiteren Teil sind die spezifischen
Moglichkeiten und die Bedeutung der Ergebnisse der Pranataldiagnostik
zur Bestimmung des Risikos von Trisomien dargestellt. Mit dem getroffe-
nen Beschluss zur NIPT kann das IQWIiG die bereits begonnene Erar-
beitung der Versicherteninformation fortsetzen. Dazu gehdrt auch eine
umfangreiche Nutzerinnentestung der Materialien.



https://www.g-ba.de/beschluesse/2857/
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Der getroffene Beschluss zur Anwendung von NIPT wird nun dem Bun-
desministerium fir Gesundheit (BMG) zur rechtlichen Priifung vorgelegt.
Bei Nichtbeanstandung durch das BMG werden die beschlossenen An-
wendungsmaglichkeiten erst mit Vorliegen der Versicherteninformation
in Kraft treten. Der Beschluss des G-BA zur Versicherteninformation ist
fur Ende 2020 geplant.

Zum Hintergrund: Das Verfahren zur Bewertung von nicht-invasi-
ven Tests zur Bestimmung des Risikos autosomaler Trisomien 13,
18 und 21 bei Schwangerschaften mit besonderen Risiken

In den Richtlinien Uber die arztliche Betreuung wahrend der Schwanger-
schaft und nach der Entbindung (Mutterschafts-Richtlinien) sind Art, Um-
fang und Voraussetzungen der Leistungen im Rahmen der gesetzlichen
Krankenversicherung geregelt. Die Uberpriifung, ob eine neue Untersu-
chungs- oder Behandlungsmethode nach dem wissenschaftlichen Stand
der Erkenntnisse in die Mutterschafts-Richtlinien aufzunehmen ist, er-
folgt im Rahmen eines sogenannten Methodenbewertungsverfahrens.
Hierbei bewertet der G-BA den Nutzen, die medizinische Notwendigkeit
und Wirtschaftlichkeit.

Die wesentlichen Schritte, die der G-BA bei einem solchen Methodenbe-
wertungsverfahren einzuhalten hat, sind gesetzlich festgelegt: von der
Antragstellung tber die wissenschaftlichen Entscheidungsgrundlagen
und das Stellungnahmeverfahren bis hin zur Beschlussfassung. Diese
Schritte sind in der Verfahrensordnung des G-BA nochmals konkretisiert
festgehalten.

Ausgeldst durch einen Antrag eines Medizinprodukteherstellers wurde
der G-BA mit der Beratung zur Erprobung der Methode ,nicht-invasive
Pranataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos von fetaler Trisomie 21
mittels eines molekulargenetischen Tests” befasst.

Angesichts der bereits vorhandenen Studienlage fasste der G-BA im Au-
gust 2016 den Beschluss, die Beratungen zur Erprobung ruhend zu stel-
len und ein Bewertungsverfahren der nicht-invasiven Pranataldiagnostik
zur Bestimmung des Risikos von fetaler Trisomie 13, 18 und 21 mittels
molekulargenetischer Tests bei Schwangerschaften mit besonderen Ri-
siken einzuleiten. Das Bewertungsverfahren sollte der Klarung dienen,
ob und wie im Vergleich zu den seit 1975 im Rahmen der GKV erbring-
baren invasiven Untersuchungen wie der Chorionzottenbiopsie (Biopsie
der Plazenta) bzw. Amniozentese (Fruchtwasseruntersuchung) ein
nicht-invasiver molekulargenetischer Test eingesetzt werden kann.

Das Institut fur Qualitat im Gesundheitswesen (IQWiG) wertete im Auf-
trag des G-BA Studien zur Frage der diagnostischen Eigenschaften
nicht-invasiver Pranataldiagnostik zur Bestimmung des Risikos autoso-
maler Trisomien 13, 18 und 21 mittels eines molekulargenetischen Tests
(NIPT) bei Schwangeren mit besonderen Risiken aus.


https://www.g-ba.de/richtlinien/19/
https://www.g-ba.de/ueber-den-gba/aufgabe-arbeitsweise/stellungnahmeverfahren/
https://www.g-ba.de/themen/methodenbewertung/bewertung-erprobung/erprobungsregelung/antragsgesteuert/
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Der Abschlussbericht des IQWIG bildete — neben den anlasslich der
Veroffentlichung des Beratungsthemas eingegangenen ersten Einschét-
zungen einschlief3lich der dort benannten Literatur — eine wesentliche
Grundlage fiir die Beratungen im G-BA zur Anderung der Mutterschafts-
Richtlinien.

Zu den geplanten Anwendungsmaglichkeiten eines NIPT bei Schwan-
gerschaften mit besonderen Risiken leitete der G-BA im Mérz 2019 das
Stellungnahmeverfahren ein und verdéffentlichte den entsprechenden Be-
schlussentwurf. Wissenschaftliche Fachgesellschaften, die Bundesarzte-
kammer, der Deutsche Ethikrat, die Gendiagnostik-Kommission und
zahlreiche weitere Organisationen wurden aufgefordert, die vorgesehe-
nen Anderungen der Mutterschafts-Richtlinien fachlich zu priifen. Die
Gremien des G-BA setzten sich mit den insgesamt 30 eingegangenen
Stellungnahmen auseinander.

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) ist das oberste Beschlussgremium der gemein-
samen Selbstverwaltung der Arztinnen und Arzte, Zahnéarztinnen und Zahnéarzte, Psychothera-
peutinnen und Psychotherapeuten, Krankenh&duser und Krankenkassen in Deutschland. Er be-
stimmt in Form von Richtlinien den Leistungskatalog der gesetzlichen Krankenversicherung
(GKV) fur etwa 70 Millionen Versicherte. Der G-BA legt fest, welche Leistungen der medizini-
schen Versorgung von der GKV ubernommen werden. Rechtsgrundlage fiir die Arbeit des G-BA
ist das Funfte Buch des Sozialgesetzbuches (SGB V). Entsprechend der Patientenbeteiligungs-
verordnung nehmen Patientenvertreterinnen und Patientenvertreter an den Beratungen des
G-BA mitberatend teil und haben ein Antragsrecht.

Den gesundheitspolitischen Rahmen der medizinischen Versorgung in Deutschland gibt das
Parlament durch Gesetze vor. Aufgabe des G-BA ist es, innerhalb dieses Rahmens einheitliche
Vorgaben fir die konkrete Umsetzung in der Praxis zu beschlieBen. Die von ihm beschlossenen
Richtlinien haben den Charakter untergesetzlicher Normen und sind fir alle Akteure der GKV
bindend.

Bei seinen Entscheidungen berilicksichtigt der G-BA den allgemein anerkannten Stand der medi-
zinischen Erkenntnisse und untersucht den diagnostischen oder therapeutischen Nutzen, die
medizinische Notwendigkeit und die Wirtschaftlichkeit einer Leistung aus dem Pflichtkatalog der
Krankenkassen. Zudem hat der G-BA weitere wichtige Aufgaben im Bereich des Qualitdtsmana-
gements und der Qualitatssicherung in der ambulanten und stationdren Versorgung.



https://www.g-ba.de/beschluesse/2857/
https://www.iqwig.de/de/projekte-ergebnisse/projekte-301/nichtmedikamentoese-verfahren/s-projekte/s16-06-nicht-invasive-praenataldiagnostik-zur-bestimmung-des-risikos-autosomaler-trisomien-13-18-und-21-bei-risikoschwangerschaften.7776.html
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