FRUHERKENNUNGS-
UNTERSUCHUNG BE
NEUGEBORENEN

EIN INFORMATIONSBLATT FUR ELTERN

liebe Eltern,

die meisten Kinder kommen gesund zur Welt. Es gibt aber seltene angeborene Erkran-
kungen, die bei Neugehorenen noch nicht durch GuBere klinische Zeichen erkennbar
sind. Diese Erkrankungen treten statistisch bei ca. einem von 1.000 Neugeborenen auf.
Unbehandelt konnen diese Erkrankungen zu Organschiden, irreversibler kérperlicher
oder geistiger Behinderung oder sogar zum Tod fishren. Um diese Erkrankungen friihzei-
tig zu erkennen, wird lhnen fiir Ihr Baby eine Friiherkennungsuntersuchung angeboten
(Erweitertes Neugehorenenscreening inklusive Mukoviszidose).

Warum werden Friherkennungsuntersuchungen durchgefihrie

Diese angehorenen Stérungen sollen rechtzeitig erkannt werden. Durch eine friihzei-
tige Behandlung méglichst bald nach der Geburt kénnen die Folgen einer angeborenen
Erkrankung dieser Kinder meist vermieden werden. Deshalb finden bei allen Neugebo-
renen Blutuntersuchungen stait. Diese Untersuchungen wurden stetig weiterentwickelt,
weitere behandelbare Erkrankungen sind in die Untersuchung eingeschlossen worden.

Wann und wie wird untersuchte

Im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (36. bis spiitestens 72. Stunde nach der
Geburt), gegebenenfalls zusammen mit der zweiten Vorsorgeuntersuchung Ihres Kin-
des, der U2, werden wenige Blutstropfen (aus der Vene oder Ferse) entnommen, auf
die dafiir vorgesehene Filterpapierkarte getropft und nach dem Trocknen sofort zu
einem Screeninglabor geschickt. Dort werden die Proben unverziiglich mit speziellen,
sehr empfindlichen Untersuchungsmethoden untersucht. Wenn Sie weitere Fragen zur
Durchfithrung des Neugehorenenscreenings haben, kénnen Sie sich an Ihre Arztin oder
Ihren Arzt wenden oder im Labor anrufen. Die Kontaktdaten des Labors finden Sie im
Untersuchungsheft hres Kindes.

Auf welche Krankheiten wird untersucht

Hypothyreose, Adrenogenitales Syndrom (AGS), Biotinidasemangel, Galaktosimie, Phe-
nylketonurie (PKU) und Hyperphenylalaniniimie (HPA), Ahornsirupkrankheit (MSUD),
Fettstoffwechseldefekte (MCAD-Mangel, LCHAD-Mangel, VLCAD-Mangel), Carnitinzyk-
lusdefekte, Glutarazidurie Typ |, Isovalerianaziddmie, Tyrosindimie Typ I, Schwere kom-
binierte Inmundefekte (Severe Combined Immunodeficiency, SCID), Sichelzellkrankheit,
spinale Muskelatrophie (SMA), Vitamin B12-Mangel, Homocystinurie, Propionaziddmie,
Methylmalonazidurie und Mukoviszidose (Krankheiten nachfolgend beschrieben).

In den meisten der betroffenen Familien gab es vorher noch nie derartige Erkrankungen.
Da die hetroffenen Kinder bei der Geburt noch villig gesund erscheinen kénnen, ist das
Neugeborenenscreening wichtig, um die Kinder rechtzeitig vor schweren Erkrankungen
und deren Folgen, wie z.B. Storungen der geistigen und kdrperlichen Entwicklung, zu
bewahren. Die meisten der untersuchten Erkrankungen sind erblich (genetisch) bedingt.
Aus dieser Untersuchung allein lassen sich jedoch in der Regel keine Aussagen iiber fami-
lidre Veranlagungen ableiten.

Besonderheit Mukoviszidose

Wie ist der Ablauf der Mukoviszidose-Untersuchung?

Die Mukoviszidose-Untersuchung ist ein Sonderfall: Wenn im Screening anhand auf-
filliger Laborparameter der Verdacht auf eine Mukoviszidose entsteht, kann ein
DNA-Test (Erbgutuntersuchung) notwendig werden. Hier wird ausschlieBlich nach
Genveriinderungen gesucht, die zu einer Mukoviszidose fiihren kinnen. Da die Muko-
viszidose-Untersuchung im Gegensatz zu den anderen Untersuchungen noch bis zu
4 Wochen nach Geburt durchgefiihrt werden kann, kann die Blutentnahme gegebenen-
falls innerhalb dieses Zeitraums nachgeholt werden.
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Wer erfahrt das Ergebnis eines DNA-Tests?

Unter Umstinden kann zur Abkldrung einer Mukoviszidose ein DNA-Test notwendig
werden. Das Ergebnis dieses DNA-Tests unterliegt, wie alle anderen Ergebnisse des Neu-
geborenenscreenings auch, der drzilichen Schweigepflicht. Das Ergebnis des DNA-Tests
wird lhnen und der einsendenden Arztin/dem einsendenden Arzt nur mitgeteilt, wenn
sich hieraus der Verdacht auf das Vorliegen einer Mukoviszidose ergibt.

Was bedeutet ein kontrollbedirftiger Mukoviszidose-Teste

Wenn der Mukoviszidose-Test kontrollbediirftig ist, bedeutet das nicht zwangsliufig,
dass Ihr Kind tatsiichlich an Mukoviszidose erkranki ist. Es kannte auch eine sogenannte
Anlagetrigerschaft bestehen. Zur diesheziiglichen Abklirung werden Sie in diesem Fall
an ein spezialisiertes Mukoviszidosezentrum verwiesen.

Wer erfahrt das Testergebnis?

Bei auffilligen Untersuchungsergebnissen nimmt das Screeningzentrum Sachsen unver-
ziiglich direkt mit lhnen Kontakt auf. Geben Sie deshalb fiir die Testkarte Ihre Telefon-
nummer und lhre Anschrift an, unter der Sie in den ersten Tagen nach der Geburt erreich-
bar sein werden. Fritherkennung und Frihbehandlung fiir betroffene Neugeborene sind
nur méglich, wenn alle Beteiligten — Eltern, Klinik bzw. Kinderdrztin/Kinderarzt und
Screeninglabor — ohne Zeitverlust zusammenarbeiten, damit die Untersuchungsergeb-
nisse rechtzeitig erhoben und kontrolliert werden. Unauffiillige Untersuchungsergeb-
nisse werden lhnen nur auf Ihre personliche Nachfrage hin mitgeteilt. Die Kontaktdaten
des Labors, an das die Blutprobe geschickt wurde, werden im Untersuchungsheft fiir
Kinder dokumentiert.

Was bedeutet das Testergebnis@

Das Ergebnis eines Screeningtestes ist noch keine drzliche Diagnose. Mit dem Testergeb-
nis kinnen entweder die hetreffenden untersuchten Stérungen weitgehend ausgeschlos-
sen werden oder eine weitere diagnostische Untersuchung bei Verdacht auf eine Erkran-
kung erforderlich sein, z.B. durch eine Wiederholung des Testes. Eine Wiederholung
eines Testes kann aber auch notwendig sein, wenn z. B. der Zeitpunkt der Blutabnahme
nicht optimal war. In diesen Fillen sollte — vorausgesetzt, Sie willigen darin ein — das-
selbe Labor die Tests durchfihren. Wenn Sie Fragen zur Wiederholung der Untersuchung
haben, kinnen Sie im Labor anrufen.

Was missen Sie tun, wenn der Screeningbefund aufféllig ist2

Ihnen wird vom Screeningzentrum Sachsen mitgeteilt, in welcher spezialisierten Einrich-
tung Sie mit lhrem Kind eine Abkldrungsuntersuchung durchfiihren lassen kénnen. Diese
ist notwendig, um den Screeningbefund zu iiberpriifen und eventuell TherapiemaBnah-
men einzuleiten. Ober die Art der Untersuchung und die Therapieméglichkeiten werden
Sie in dieser Einrichtung umfassend aufgeklirt.

Wie werden diese Krankheiten behandelt?

Die Auswirkungen dieser angeborenen Stérungen kénnen mit einer entsprechend friih-
zeitigen Behandlung vermieden oder zumindest vermindert werden. Die Behandlung
besteht in Abhdngigkeit von der jeweiligen Erkrankung z.B. in einer Spezialdidt, der
Verabreichung von bestimmien Medikamenten oder in der Beratung und Anleitung der
Eltern zur Durchfihrung priiventiver MaBnahmen. Spezialisten stehen fiir die Beratung
und Betreuung im Verdachts- oder Krankheitsfall zur Verfiigung.

Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig. Die Kosten der Untersuchung werden von den gesetzlichen Krankenkassen ibernommen. Das Ergebnis der Untersuchung
unterliegt der drzilichen Schweigepflicht und darf nicht ohne Ihre Einwilligung an Dritte weitergegeben werden. Ihr Einverstiindnis umfasst das Erweiterte Neugeborenenscreening
auf die oben genannten Zielerkrankungen inkl. Mukoviszidose sowie die Verarbeitung der personenhezogenen Angaben zur Durchfishrung des Erweiterten Neugehorenenscreenings.
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Mukoviszidose

Erkrankung, bei der es zur Bildung von zéhflissigem Schleim beispielsweise in Lunge
und Bauchspeicheldriise kommt. Es kann zu irreversiblen Organschiidigungen bis hin
zum Organversagen kommen. Eine Therapie durch spezielle Emdhrung, Krankengym-
nastik und Medikamente kann den Krankheitsverlauf verlangsamen und abmindern.
(Haufigkeit 1:3.300)

Sichelzellkrankheit

Verformung der roten Blutzellen (Sichelzellen) fiihrt zu Blutarmut, einer erhdhten
Liihflissigkeit des Blutes und einer schlechteren Saverstoffversorgung der Organe.
Langfristig drohen Organschiidigungen. Akute Komplikationen sind u. a. Hirninfarki,
Nierenversagen, Milzinfarkt, Blutvergiftung und Blutarmut. Behandlungsansatz
umfasst Aufklirung und Anleitung zu VerhaltensmaBnahmen, Infektionsprophylaxe
(z.B. Impfungen), Gabe von Hydroxycarbamid, ggf. Transfusionen und ggf. als wei-
terer Behandlungsansatz die Stammzelltransplantation. Unbehandelt kann es etwa ab
dem 3. Lebensmonat zu Symptomen kommen. (Haufigkeit ca. 1:3.950)

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddriise. Nach mehreren Monaten zeigen sich
Ernéihrungsprobleme, Minderwuchs, geistige Behinderung. Therapie durch Hormon-
gabe. (Haufigkeit 1:4.000)

Vitamin B12-Mangel

Der Vitamin B12-Mangel beim Neugeborenen kann aufgrund einer ernihrungsheding-
ten Vitamin B12-Unterversorgung der Mutter (Hiufigkeit ca. 1/5.300 bis 1/100.000)
oder aus anderen bei der Mutter vorliegenden medizinischen Griinden (z.B. Resorp-
tionsstrungen) auftreten. Er kann aber auch beim Neugeborenen eine erbliche Ursa-
che haben (Héufigkeit 1/1.000.000). Ein unbehandelter Vitamin B12-Mangel kann zu
Entwicklungsstorungen und Blutarmut fishren.

Spinale Muskelatrophie (SMA)

Mangel eines bestimmten Proteins (survival motor neuron (SMN) Protein) fiihrt zu
einer zunehmenden Muskelschwiiche mit riickliufiger Entwicklung der Motorik und
Einschriinkung der Lungenfunktion. Die Therapie erfolgt medikamentds und sympto-
matisch (physiotherapeutisch, rehabilitativ, orthopiidisch, psychologisch). Die ersten
Krankheitssymptome bei Kindern mit infantiler SMA (der héufigsten und schwersten
Auspriigung) treten bis zum 6. Lehensmonat auf. Unbehandelt versterben diese Kinder
innerhalb von 1 bis 2 Juhren. (Haufigkeit ca. 1:6.000 bis 1:11.000)

Adrenogenitales Syndrom (AGS)

Storung der Bildung von Nebennierenhormonen. Kann zur falschen Geschlechiszuord-
nung bei Midchen und zu lebenshedrohlichen Salzverlustkrisen fiihren. Behandlung
durch Hormongabe. (Hiiufigkeit 1:10.000)
Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-(MCAD)-Mangel
Storung im Abbau von Fettsiiuren. Friihzeitig oder nach Monaten aufiretende Krise mit
Unterzuckerung, Koma, plétzlichem Kindstod. Therapie durch Vermeidung von Hun-
gerphasen und Carnitingabe. (Hiufigkeit 1:10.000)

Phenylketonurie

Storung im Abbau der Aminosiure Phenylalanin. Verursacht schwere geistige und
motorische Stérungen. Therapie durch spezielle Dit. (Haufigkeit 1:10.000)
Propionazidédmie und Methylmalonazidurie

Seltene Stoffwechselerkrankungen, die zu Herzerkrankungen, Entwicklungsstérungen
und Niereninsuffizienz fiihren kénnen. (Hufigkeit 1/30.000 bis 1/350.000)

Untersuchte Erkrankungen im Neugeborenenscreening (Reihenfolge nach Krankheitshaufigkeit):

Schwere kombinierte Immundefekte (SCID)

Vélliges Fehlen der erworbenen Immunabwehr: bereits im Séuglingsalter hohe Infekt-
anfilligkeit gepaart mit Infektionskomplikationen. Strenge hygienische Vorsichts-
maBnahmen. Therapie mit Knochenmark- oder Stammazelliransplantation, Enzymer-
satztherapie. Verzicht auf Stillen, Lebendimpfungen oder Transfusion unbehandelter
Blutprodukte. Unbehandelt versterben die meisten betroffenen Kinder innerhalb von 1
bis 2 Jahren. (Hiufigkeit 1:32.500)

Galaktosémie

Storung im Abbau von Milchzucker (Galaktose). Fiihrt zu schweren Leber- und Nieren-
schiidigungen, Todesfiillen in den ersten Monaten, geistiger und karperlicher Behinde-
rung. Therapie durch galaktosefreie Nahrung. (Haufigkeit 1:40.000)
Isovalerianazidamie

Storung im Aminosiiureabbau. Kann zu friihzeitigem Erbrechen, Koma und geistiger
Behinderung fihren. Therapie durch spezielle Diiit. (Hiufigkeit 1:50.000)
Biotinidasemangel

Storung im Stoffwechsel des Vitamins Biotin. Fiihrt zu Stoffwechselkrisen, Haut- und
Haarverdinderungen sowie zu geistiger Behinderung. Therapie durch Biotingabe.
(Hiiufigkeit 1:80.000)

Glutarazidurie Typ |

Storung im Abbau von Aminosiiuren. Nach zuniichst unauffilliger Entwicklung kommt
es zu schwerer neurologischer Krise mit Bewegungsstorungen und Krampfanfillen.
Therapie durch spezielle Diiit. (Haufigkeit 1:80.000)

Long-Chain-Hydroxyacyl-CoA-Dehydrogenase-(LCHAD)- und
Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-(VLCAD)-Mangel
Storungen im Stoffwechsel langkettiger Fettsiiuren. Stoffwechselkrisen, Koma, Mus-
kel- und Herzmuskelschwiiche, maglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezial-
didit, Vermeiden von Hungerphasen. (Hiiufigkeit 1:80.000)
Carnitinstoffwechseldefekte

Storung im Stoffwechsel der Fettsiiuren. Stoffwechselkrisen, Koma, mdglicher tadlicher
Verlauf. Behandlung durch Spezialdidit. (Haufigkeit 1:100.000)

Tyrosindmie Typ |

Storung im Abbau der Aminosiiure Tyrosin. Fiihrt zu schweren Leber- und Nierenschi-
digungen, méglicher todlicher Verlauf. Therapie durch eine Kombination aus Medika-
mentengabe und Spezialdidit. (Haufigkeit 1:135.000)

Homocystinurie

Seltene Stoffwechselerkrankung, die Entwicklungsstérungen, Sehprobleme und
Krampfanfiille verursachen kann. (Hiufigkeit 1/170.000 bis 1/500.000).
Ahornsirupkrankheit

Storung im Abbau von Aminosiuren. Fiihrt zu Bewusstseinsstorungen, Koma, Krampf-
anfiillen, Entwicklungsverzogerungen. Therapie durch spezielle Diiit. (Haufigkeit
1:200.000)

Hinweis:
Nicht bei allen oben genannten Erkrankungen kann die rechtzeitige Behandlung

Krankheitsfolgen vollstindig verhindern. Eine umgehende Behandlung erméglicht
dem betroffenen Kind in den meisten Fiillen eine normale Entwicklung.

Screeningzentrum | Sachsen

www .screeningzentrum-sachsen.de

SCREENINGLABOR LEIPZIG

Universitatsklinikum Leipzig

Institut fur Laboratoriumsmedizin, Klinische Chemie
und Molekulare Diagnostik

PauHlist-Strafe 13-15, Haus T; 04103 Leipzig
Tel.: 0341 9726274 | Fax: 0341 9722359

www.ilm.uniklinik-leipzig.de

HINWEIS: Informationsblatt und Kopie der Einverstindniserklérung an Personensorgeberechtigten aushéndigen!

Erstellt von: Screeningzentrum Sachsen, Standort Leipzig
Erstellt: Mai 2016
Freigabe durch: Prof. Ceglarek | ILM durch:

Zuletzt geéindert: Mai 2026
Freigabe am:  12.05.2026

Prof. Ceglarek | ILM

Seite 2 von 3
Bestellnummer: 7929010v10
Artikel: NGS-Sachsen-dt_ILM




