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Elterninformation zum Neugeborenen-Screening
Friherkennung angeborener Gesundheitsstérungen

Liebe Eltern,
zur Geburt lhres Kindes wiinschen wir lhnen und
Ihrem Kind alles Gute!

In den ersten Lebenstagen werden spezielle
Untersuchungen angeboten, um friihzeitig an-
geborene Erkrankungen zu erkennen. Das Erwei-
terte Neugeborenen-Screening auf angeborene,
meist erbliche Krankheiten, ist eine sinnvolle
Untersuchung, die innerhalb der ersten 36 - 72
Lebensstunden durchgefihrt werden soll.

Die Labortests werden entsprechend den Be-
stimmungen des Gendiagnostikgesetzes
(GenDG) und nach der ,Kinder-Richtlinie” des
Gemeinsamen Bundesausschusses der Arzte
und Krankenkassen (G-BA) durchgefihrt.

Das Ergebnis eines Screening-Tests ist noch
keine é&rztliche Diagnose. Die Testergebnisse
kénnen entweder die betreffenden untersuch-
ten Stérungen weitgehend ausschlieBen oder
eine weitere diagnostische Untersuchung bei
Verdacht auf eine Erkrankung erfordern. Im
Screening werden nur bestimmte angeborene
Erkrankungen erfasst, die in der ,Kinder-Richt-
linie” festgelegt sind.

Das Blut fur die Vorsorgeuntersuchung soll im
Laufe des 2. - 3. Lebenstages (36. - 72. Stunde
nach Geburt) abgenommen werden. Falls lhr
Kind vor Vollendung der 36. Lebensstunde aus
der Klinik verlegt oder entlassen wird, fordert die
Richtlinie vorher eine erste und spéter eine wei-
tere, zeitgerecht entnommene Blutprobe (z.B.
durch die Hebamme oder beim Kinderarzt), da
einige Erkrankungen in den ersten Lebens-
stunden noch nicht sicher entdeckt werden kén-
nen.

Wonach wird gesucht?

e Adrenogenitales Syndrom (AGS)
Hormonstdrung der Nebennierenrinde, tod-
licher Verlauf bei Salzverlustkrise moglich

e Ahornsirupkrankheit (MSUD)

Defekt im Abbau von Aminosauren, todlicher
Verlauf moéglich

e Biotinidasemangel
Stoffwechseldefekt des Vitamins Biotin. Geis-
tige Behinderung, todlicher Verlauf méglich

e Carnitinzyklusdefekte
Stoffwechseldefekt der Fettsauren. Stoffwech-
selkrisen, Koma, todlicher Verlauf moglich

e Galaktosdmie
Defekt im Stoffwechsel des Milchzuckers. Er-
blindung, kérperliche und geistige Behinde-
rung, todlicher Verlauf moglich

e Glutaracidurie Typ | (GA I)

Defekt im Abbau von Aminoséuren. Blei-
bende Bewegungsstérungen, plotzliche
Stoffwechselkrisen

e Hypothyreose
Angeborene Unterfunktion der Schilddrise.
Schwere Stérung der geistigen und korper-
lichen Entwicklung

e [sovalerianaciddmie (IVA)
Defekt im Abbau von Aminosauren.
Geistige Behinderung, Koma

e LCHAD-, VLCAD-Mangel
Stoffwechseldefekt langkettiger Fettsduren.
Stoffwechselkrisen, Koma, Muskel-, Herz-
muskelschwache, todlicher Verlauf moglich

o MCAD-Mangel
Defekt bei der Energiegewinnung aus Fett-
sauren. Stoffwechselkrisen, Koma, todlicher
Verlauf moglich

o Phenylketonurie (PKU/HPA)
Stoffwechseldefekt der Aminosaure Phenyl-
alanin. Spastik, Krampfanfille, geistige Be-
hinderung

e Tyrosindmie Typ | (Hypertyrosindmie)
Stérung im Abbau des Tyrosinstoffwechsels.
Leberfunktionsstérungen, Leber-Karzinom,
Ikterus (Gelbsucht), Blutungen, Andmie,
schwerer bis todlicher Verlauf moglich

o Schwere kombinierte Inmundefekte (SCID)
Vélliges Fehlen einer Immunabwehr: bereits
im Sauglingsalter hohe Infektanfélligkeit ge-
paart mit Infektionskomplikationen

o Spinale Muskelatrophie (SMA)
Genetischer Defekt. Zunehmend Muskel-
schwache, Abnahme der Motorik, einge-
schrankte Lungenfunktion

o Sichelzellkrankheiten (HbS)
Erkrankung der roten Blutzellen. Blutarmut
(Anamie), Sauerstoffmangel, Verschluss von
BlutgefaBen, Schmerzen, Infektionen,
Organschadigungen

Ungefahr eins von 1.000 Kindern ist von einer
dieser Krankheiten betroffen. Die Kinder zeigen
moglicherweise kurz nach der Geburt noch
keine Krankheitsanzeichen. Durch rechtzeitige
Behandlung kénnen sie vor schwerwiegenden
Folgen ihrer Erkrankung bewahrt werden.

Was geschieht, wenn die Vorsorgeunter-
suchung auf eine Krankheit hinweist?
Zunachst ist eine ausfiihrliche Untersuchung
des Kindes beim Kinderarzt oder in einer spezi-
alisierten Kinderklinik erforderlich. Dabei wer-
den oft zusatzlich Blut oder Urin untersucht.

Alle genannten Stoffwechseldefekte, endokri-
nen Stérungen und Immundefekte sind ange-
boren und kdénnen deshalb z.T. nicht geheilt
werden. Jedoch kénnen die Auswirkungen die-
ser angeborenen Stérungen mit einer frihzeiti-
gen Behandlung vermieden oder zumindest
vermindert werden. Die Behandlung besteht in
einer Spezialdiat und/oder in der Einnahme z.B.
von bestimmten Medikamenten.

Wer erhilt die Ergebnisse der Laborunter-
suchungen?

Die Analysenergebnisse sind streng vertrau-
lich. Das Ergebnis der Untersuchung unterliegt
der arztlichen Schweigepflicht und darf nicht
ohne lhre Einwilligung an Dritte weitergegeben
werden. Das Screening-Labor Gbermittelt den
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Befund an den Einsender (z.B. Geburtsklinik,
Kinderklinik oder Arztpraxis). Mit lhrer Ein-
willigung kann auch lhr Kinderarzt eine Befund-
kopie anfordern.

Was geschieht mit Resten der Blutprobe?
Das Filterpapier mit den Blutstropfen Ihres Kin-
des wird nach Abschluss der Untersuchungen
oder ggf. notwendiger Nachuntersuchungen
vernichtet.

Kosten der Untersuchung
Screening-Untersuchungen fiir Neugeborene
sind Leistungen der gesetzlichen Krankenver-
sicherung. Klinik-Patienten mit Wahlleistung
(.Chefarztbehandlung”), ambulante Privatpati-
enten und Selbstzahler erhalten eine Rechnung
fur die Einzelpositionen nach der Gebtihrenord-
nung fiir Arzte (GOA). Die Kosten werden zu-
meist von den Versicherungen und/oder der
Beihilfestelle entsprechend den versicherten
Tarifen zumindest teilweise erstattet.

Zur Durchfiihrung des Neugeborenen-
Screenings, des Screenings auf Mukoviszidose
und weiterer Zielerkrankungen (Studie)
(Nicht Zutreffendes bitte streichen) fir:

Name:

geboren am:

Ich wurde Uber die Untersuchungen aufgeklart
und hatte ausreichend Bedenkzeit.

Ich habe die ,Elterninformation zum Neugebo-
renen- und Mukoviszidose-Screening” gelesen
(nebenstehender Text und Rickseite). Ich hatte
Gelegenheit, zu allen dort beschriebenen Unter-
suchungen und Vorgehensweisen Fragen zu
stellen.

Eine Kopie der Elterninformation habe ich er-
halten. Ich kann die Durchfiihrung der Untersu-
chungen jederzeit widerrufen. Die Untersuch-
ungen werden dann nicht durchgefiihrt oder ab-
gebrochen.

Ich bin damit einverstanden, dass mich im Falle
eines Krankheitsverdachts ein spezialisiertes
Zentrum direkt kontaktiert. Einer Weitergabe
der dazu notwendigen personenbezogenen Da-
ten stimme ich zu. Ich bin damit einverstanden,
dass bei einem auffalligen Befund die Ergebnisse
weiterfiihrender Untersuchungen an das Scree-
ning-Labor Gbermittelt werden.

Mir ist bewusst, dass bei Ablehnung des Neu-
geborenen-Screenings eine mdoglicherweise
bestehende Erkrankung erst zu einem spite-
ren Zeitpunkt erkannt und behandelt werden
kann.

Datum, Unterschrift des/der Sorgeberechtigten

Arztlich aufgeklart durch:
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Elterninformation zum Mukoviszidose-Screening
Friherkennung der Mukoviszidose / Cystischen Fibrose (CF)

Liebe Eltern,

zeitgleich mit dem erweiterten Neugeborenen-
Screening wird lhnen eine Friherkennungsunter-
suchung auf Mukoviszidose fir lhr Kind ange-
boten.

Was ist Mukoviszidose?

Mukoviszidose (auch Cystische Fibrose (CF) ge-
nannt) ist eine erbliche Krankheit, die ungefahr
eins von 3.300 Kindern betrifft. Eine Genverande-
rung flihrt zu einer Stérung des Salzaustausches
in Drusenzellen. Dies wiederum ist Ursache fiir die
Bildung von zahflissigem Schleim in den Atem-
wegen und anderen Organen, die sich dadurch
dauerhaft entziinden. Haufig ist die Funktion der
Bauchspeicheldriise eingeschrankt. Dadurch sind
betroffene Kinder oft untergewichtig und
wachsen schlecht. Bei schweren Verlaufen kann,
infolge von wiederholten schweren Lungenent-
zlindungen, die Lungenfunktion erheblich beein-
trachtigt werden.

Wie kann Mukoviszidose behandelt werden?
Zurzeit gibt es keine heilende Therapie bei Muko-
viszidose. Allerdings kdénnen Krankheitszeichen

durch verschiedene Therapieansatze verbessert
oder gelindert werden, so dass die Lebens-
erwartung von Mukoviszidose-Patienten konti-
nuierlich gestiegen ist. Die Behandlung der
Mukoviszidose besteht aus Inhalationen und
Physiotherapie, einer besonders kalorienreichen
Erndhrung und Medikamenten. Zudem ist die
Betreuung in spezialisierten Mukoviszidose-
Einrichtungen sinnvoll, um krankhafte Veran-
derungen rechtzeitig behandeln zu kénnen.

Warum ist eine Reihenuntersuchung auf
Mukoviszidose sinnvoll?

Mit friher Diagnose und zeitigem Behandlungs-
beginn kann die korperliche Entwicklung der be-
troffenen Kinder verbessert werden. Damit erhoht
sich auch die Chance auf ein langeres und gestin-
deres Leben.

Wie wird das Screening auf Mukoviszidose
durchgefiihrt?

In der Regel ist fir das Mukoviszidose-Screening
keine zusatzliche Blutabnahme notwendig. Bei ca.
einer von 1000 Untersuchungen wird auch eine
molekulargenetische Analyse durchgefihrt.

Entsprechend der gesetzlichen Vorgaben ist des-
halb vor dem Mukoviszidose-Screening eine
arztliche Aufklarung erforderlich. Wurde die
Geburt durch eine Hebamme geleitet, kann die
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose bis zur
Vorsorgeuntersuchung U3 bei einem Kinderarzt
oder einer Kinderarztin nachgeholt werden.

Wie werden Sie iiber das Screening-Ergebnis
informiert und was folgt danach?

Das Labor teilt das Ergebnis dem Einsender der
Blutprobe innerhalb von 14 Tagen mit. Uber ein
normales Ergebnis werden Sie nur auf lhre aus-
driickliche Nachfrage hin durch den Einsender
informiert. Bei auffalligem Ergebnis werden Sie
durch ein spezialisiertes Zentrum oder den Ein-
sender direkt informiert und weitere MaBnahmen
mit Ihnen besprochen.

Kosten der Untersuchung
Wie das erweiterte Neugeborenen-Screening,
siehe umseitig.

Elterninformation zu weiteren Zielerkrankungen (Studie)
Die Teilnahme an dieser Studie ist freiwillig. Ihr Einverstandnis kann jederzeit ohne Angabe von Griinden und ohne Nachteile fiir Sie oder
Ihr Kind zurtickgezogen werden, dies erklaren Sie bitte schriftlich gegeniiber dem Labor. Mit der Teilnahme erklaren Sie sich einverstan-

den, dass die ermittelten Daten zu wissenschaftlichen Zwecken ausgewertet werden durfen.

Carnitin-Transporter-Defekt

Aufnahmestérung von Carnitin mit langsam fort-
schreitender Herzmuskel- und Muskelschwache,
Hypoglykamie, Leberversagen. Therapie: Carnitin-
Gabe

Citrullinamie

Abbaudefekt von Proteinen, Krampfanfélle, Trink-
schwache, lebensbedrohliche Krisen (Koma).
Therapie: eiweiBarme Diat, Medikamente

3-Hydroxy-3-Methylglutaryl-CoA-Lyase-
Mangel

Bildungsstorung von Ketonen als Energielieferant,
Trinkschwéche, Erbrechen, Hypoglykamie, Uber-
sduerung des Blutes, BewuBtseinseintriibung,
lebensbedrohliches Koma. Therapie: Vermeidung
von katabolen (Hunger-)Phasen

Propionacidamie

Abbaustorung von Aminosauren fihrt zu Trink-
schwiche, Erbrechen, Ubersiuerung des Blutes,
Krampfanféllen, lebensbedrohlichem  Koma.
Therapie: eiweiBarme Diat, Medikamente

Multipler Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel
(Glutaracidurie Typ IlI)

Abbaustérung von Aminosduren und Fettsduren,
Trinkschwiche, Erbrechen, Ubersduerung des
Blutes, Stérungen der Herzfunktion, lebensbe-
drohliches Koma. Therapie: Didt, Medikamente

Methylmalonacidurie und Stérungen des
Vitamin B12 Stoffwechsels

Angeborene Storung des Proteinabbaus oder auf-
grund eines Vitamin B12-Mangels der Mutter
(Stérung der Vitamin B12-Aufnahme, vegetari-
sche/vegane Erndhrung), schnell zunehmende
Trinkschwiéche, Erbrechen, Ubersduerung des Blu-
tes, Krampfanfélle und lebensbedrohliches Koma.
Therapie: eiweiBarme Diat, Vitamin B12

Storungen der Remethylierung (MTHFR,
CbID, CbIE, CbIG)

Defekte der Bildung der Aminosaure Methionin,
neurologische Krisen, zT. spdter auftretend,
schwere geistige Behinderung, Stérungen der
Blutbildung. Therapie: Vitamine, Medikamente
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Hypermethioninamie, Homocystinurie
Stoérungen im Proteinstoffwechsel, Beeintrachti-
gung verschiedener Gewebe, Augen, ZNS, Ske-
lett- und Bindegewebe, GefdBe, z.T. mit lebens-
bedrohlichen Verschlissen von GefaBen (Throm-
ben). Therapie: Diat, Medikamente, Vitamine

Argininosuccinat-Lyase-Mangel

Seltene Stérung des Aminosdure-Stoffwechsels,
fuhrt zu Ammoniakanstieg und Arginin-Mangel,
Symptomen wie Hypotonie, Wachstumsstillstand,
Erbrechen, Verhaltensstérungen und lebens-
bedrohlichem Koma. Therapie: eiweiBarme Diat,
Arginin, Medikamente

Aromatische L-Aminoséaure-Decarboxylase
(AADC)

Enzymdefekt, Mangel an Dopamin, Serotonin,
Adrenalin und Noradrenalin fihrt zu motorischen
Bewegungsstérungen, rumpfbetonte muskulére
Hypotonie, Dystonie und globaler Entwicklungs-
verzégerung

Kosten der Untersuchung
Im Rahmen der Studie kostenfrei
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