FRUHERKENINUNGS-
UNTERSUCHUNG BE
NEUGEBORENEN

EIN INFORMATIONSBLATT FUR ELTERN

liebe Eltern,

die meisten Kinder kommen gesund zur Welt. Es gibt aber seltene ange-
borene Erkrankungen, die bei Neugeborenen noch nicht durch GuBere
klinische Zeichen erkennbar sind. Die untersuchten Erkrankungen frefen sta-
fistisch bei ca. einem von 1.000 Neugeborenen auf. Unbehandelt kénnen
diese Erkrankungen zu Organschdden, ireversibler kérperlicher oder geisti-
ger Behinderung oder sogar zum Tod fihren. Um diese Erkrankungen frih-
zeifig zu erkennen, wird lhnen fir Ihr Baby eine Friherkennungsuntersuchung
angeboten (Erweitertes Neugeborenenscreening inklusive Mukoviszidose.

Warum werden Frisherkennungsuntersuchungen durchgefihrt?

Diese angeborenen Stérungen sollen rechizeitig erkannt werden. Durch eine
frihzeitige Behandlung maglichst bald nach der Geburt kénnen die Folgen
einer angeborenen Erkrankung dieser Kinder meist vermieden werden. Des-
halb finden bei allen Neugeborenen Blutuntersuchungen statt. Diese Unfer-
suchungen wurden stefig weiterentwickelt, weitere behandelbare Erkrankun-
gen sind in die Untersuchung inzwischen eingeschlossen worden.

Wann und wie wird untersucht?

Im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (36. bis spdtestens /2. Stunde
nach der Geburt), gegebenenfalls zusammen mit der zweiten Vorsorgeunter-
suchung |hres Kindes, der U2, werden wenige Blutstropfen (aus der Vene
oder Ferse) entnommen, auf die dafir vorgesehene Filterpapierkarte getropft
und nach dem Trocknen sofort zu einem Screeninglabor geschickt. Dort
werden die Proben unverziiglich mit speziellen, sehr empfindlichen Unter-
suchungsmethoden untersucht. Wenn Sie weitere Fragen zur Durchfihrung
des Neugeborenenscreenings haben, kénnen Sie sich an lhre Arztin oder
lhren Arzt wenden oder im Labor anrufen. Die Konfakidaten des Labors
finden Sie im Untersuchungsheft lhres Kindes.

Auf welche Krankheiten wird untersucht?

Hypothyreose, ~Adrenogenitales  Syndrom  (AGS),  Biotinidasemangel,
Calakiosamie, Phenylketonurie (PKU) und Hyperphenylalaningmie [HPA),
Ahornsirupkrankheit  (MSUD),  Fettstoffwechseldefekte  (MCAD-Mangel,
LCHAD-Mangel, VICAD-Mangel), Camitinzyklusdefekte, Glutaracidurie
Typ |, Isovalerianacidémie, Tyrosindmie Typ |, Schwere kombinierte Immun-
defekte (Severe combined Immunodeficiency, SCID), Sichelzellkrankheit,
spinale Muskelatrophie (SMA), Mukoviszidose (Krankheiten nachfolgend
beschrieben).

In den meisten der befroffenen Familien gab es vorher noch nie derartige
Erkrankungen. Da die betroffenen Kinder bei der Geburt noch véllig gesund
erscheinen kénnen, ist das Neugeborenenscreening wichtig, um die Kinder
rechizeifig vor schweren Erkrankungen und deren Folgen, wie z.B. Stérun-
gen der geistigen und kérperlichen Entwicklung, zu bewahren. Die meisten
der untersuchten Erkrankungen sind erblich (genetisch) bedingt. Aus dieser
Untersuchung allein lassen sich jedoch in der Regel keine Aussagen iber
familicre Veranlagungen ableiten.

Besonderheit Mukoviszidose

Wie ist der Ablauf der Mukoviszidose-Untersuchung?

Die Mukoviszidose-Untersuchung ist ein Sonderfall: Wenn im Scree-
ning anhand auffélliger laborparameter der Verdacht auf eine Muko-
viszidose enfsteht, kann ein DNATest (Erbgutuntersuchung) notwendig
werden. Hier wird ausschlieBlich nach Genverénderungen gesucht, die
zu einer Mukoviszidose filhren kénnen. Da die Mukoviszidose-Unter-
suchung im Gegensatz zu den anderen Unfersuchungen noch bis zu
4 Wochen nach Geburt durchgefihrt werden kann, kann die Blutentnahme
gegebenenfalls innerhalb dieses Zeifraums nachgeholt werden.
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Wer erfahrt das Ergebnis eines DNA-Tests?2

Unter Umstanden kann zur Abklgrung einer Mukoviszidose ein DNA-Test
notwendig werden. Das Ergebnis dieses DNA-Tests unterliegt, wie alle
anderen Ergebnisse des Neugeborenenscreenings auch, der drzflichen
Schweigepflicht. Das Ergebnis des DNA-Tests wird lhnen und dem einsen-
denden Arzt nur mitgeteilt, wenn sich hieraus der Verdacht auf das Vorlie-
gen einer Mukoviszidose ergib.

Was bedeutet ein kontrollbedirftiger Mukoviszidose-Test2

Wenn der Mukoviszidose-Test kontrollbedirftig ist, bedeutet das nicht
zwangslaufig, dass Ihr Kind tafséchlich an Mukoviszidose erkrankt ist. Es
kénnte auch eine sogenannte Anlagetrégerschaft bestehen. Zur diesbeziig-
lichen Abklérung werden Sie in diesem Fall an ein spezialisiertes Mukovis-
zidosezentrum verwiesen.

Wer erfahrt das Testergebnis?

Bei auffdlligen Untersuchungsergebnissen nimmt das Screeningzentrum
Sachsen unverziglich direkt mit Ihnen Kontakt auf. Geben Sie deshalb fir
die Testkarte |hre Telefonnummer und Ihre Anschrift an, unter der Sie in
den ersten Tagen nach der Geburt erreichbar sein werden. Friherkennung
und Frihbehandlung fir betroffene Neugeborene sind nur méglich, wenn
alle Beteiligten — Eltern, Klinik bzw. Kinderarzt und Screeninglabor — ohne
Zeitverlust zusammenarbeiten, damit die Untersuchungsergebnisse rechizel-
tig erhoben und kontrolliert werden. Unaufféllige Untersuchungsergebnisse
werden lhnen nur auf lhre persénliche Nachfrage hin mitgeteilt. Die Kontakt-
daten des Labors, an das die Blutprobe geschickt wurde, werden im Unter-
suchungsheft fur Kinder dokumentiert.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis eines Screeningtestes ist noch keine drztliche Diagnose. Mit
dem Testergebnis kénnen enweder die betreffenden untersuchten Stérun-
gen weitgehend ausgeschlossen werden oder eine weitere diagnostische
Untersuchung bei Verdacht auf eine Erkrankung erforderlich machen, 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 Féllen sollie — vorausgesetzt, Sie willigen darin ein —
dasselbe Labor die Tests durchfihren. Wenn Sie Fragen zur Wiederholung
der Untersuchung haben, kénnen Sie im Labor anrufen.

Was missen Sie tun, wenn der Screeningbefund auffdllig ist2

lhnen wird vom Screeningzentrum Sachsen mitgeteilt, in welcher speziali-
sierten Einrichtung Sie mit lhrem Kind eine Abklérungsuntersuchung durch-
fohren lassen kénnen. Diese ist notwendig, um den Screeningbefund zu
iberprifen und eventuell TherapiemaBnahmen einzuleiten. Uber die Art der
Untersuchung und die Therapieméglichkeiten werden Sie in dieser Einrich-
tung umfassend aufgeklért.

Wie werden diese Krankheiten behandelt2

Die Auswirkungen dieser angeborenen Stérungen kénnen mit einer entspre-
chend frihzeitigen Behandlung vermieden oder zumindest vermindert wer-
den. Die Behandlung erfolgt in Abhdngigkeit von der jeweiligen Erkrankung
z.B. in einer Spezialdiat, der Verabreichung von bestimmten Medikamen-
ten oder in der Beratung und Anleitung der Eltern zur Durchfiihrung préven-
fiver MafBBnahmen. Spezialisten stehen fir die Beratung und Befreuung im
Verdachts- oder Krankheitsfall zur Verfigung.
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Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig. Die Kosten der
Unfersuchung werden von den gesefzlichen Krankenkassen iberommen.
Das Ergebnis der Untersuchung unterliegt der @rztlichen Schweigepflicht und
darf nicht ohne Ihre Einwilligung an Dritte weitergegeben werden. Ihr Ein-

versténdnis umfasst das Erweiterfe Neugeborenenscreening auf die oben
genannten Zielerkrankungen sowie die Verarbeitung der personenbezoge-
nen Angaben zur Durchfihrung des Erweiterien Neugeborenenscreenings.

Mukoviszidose

Erkrankung, bei der es zur Bildung von z&hflissigem Schleim beispiels-
weise in Lunge und Bauchspeicheldrise kommt. Es kann zu irreversiblen
Organschadigungen bis hin zum Organversagen kommen. Eine The-
rapie durch spezielle Eméhrung, Krankengymnastik und Medikamente
kann den Krankheitsverlauf verlangsamen und abmindem. (Héufigkeit

1:3.300)

Sichelzellkrankheit

Verformung der roten Blutzellen (Sichelzellen] fthrt zu Blutarmut, einer
erhdhten Za&hflissigkeit des Blutes und einer schlechteren Sauerstoffver-
sorgung der Organe. langfristig Organschadigung. Akute Komplika-
tionen u.a. Hirninfarkt, Nierenversagen, Milzinfarkt, Blutvergiftung und
Blutarmut. Behandlungsansatz umfasst Aufklérung und Anleitung zu Ver
haltensmafnahmen, Infektionsprophylaxe (z.B. Impfungen), Gabe von
Hydroxycarbamid, ggf. Transfusionen und ggf. als weiterer Behand-
lungsansatz die Stammzelliransplantation. Unbehandelr kann es etwa ab
dem 3. lebensmonat zu Symptomen kommen (Héufigkeit ca. 1:3.950)

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddrise. Nach mehreren Monaten
zeigen sich Erdhrungsprobleme, Minderwuchs, geistige Behinderung.
Therapie durch Hormongabe. (Héufigkeit 1:4.000)

Spinale Muskelatrophie (SMA)

Mangel eines bestimmten Proteins [survival mofor neuron (SMN] Protein)
fihrt zu einer zunehmenden Muskelschwéche mit riickléufiger Entwick-
lung der Motorik und Einschréinkung der Lungenfunktion. Die Therapie
erfolgt medikamentds und symptomatisch (physiotherapeutisch, rehabili-
tativ, orthopé&disch, psychologisch). Die ersten Krankheitssymptome bei
Kindemn mit infantiler SMA (der héufigsten und schwersten Ausprégung
frefen bis zum 6. lebensmonat auf. Unbehandelt versterben diese Kinder
innerhalb von 1 bis 2 Jahren [Haufigkeit ca. 1:6.000 bis 1:11.000)

Adrenogenitales Syndrom (AGS)

Stérung der Bildung von Nebennierenhormonen. Kann zur falschen
Geschlechtszuordnung bei Médchen und zu lebensbedrohlichen Salz-
verlustkrisen  fihren.  Behandlung durch  Hormongabe.  (Héufigkeit

1:10.000)

Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-(MCAD)-Mangel

Stérung im Abbau von Fettsduren. Frilhzeitig oder nach Monaten auf-
tretende Krise mit Unterzuckerung, Koma, pléizlicher Kindstod. Therapie
durch Vermeidung von Hungerphasen und Carnitingabe. (Haufigkeit
1:10.000)

Phenylketonurie

Stérung im Abbau der AminosGure Phenylalanin. Verursacht schwere
geistige und motorische Stérungen. Therapie durch spezielle Digt. (Héu-
figkeit 1:10.000]

Schwere kombinierte Inmundefekte (SCID)

Vslliges Fehlen der erworbenen Immunabwehr: Bereits im Séuglingsalter
hohe Infekianfalligkeit gepaart mit Infektionskomplikationen. Strenge
hygienische VorsichtsmaBnahmen. Therapie mit Knochenmark- oder
Stammzelltransplantation,  Enzymersatztherapie. Verzicht auf  Stillen,

Untersuchte Erkrankungen im Neugeborenenscreening (Reihenfolge nach Krankheitshaufigkeit):

lebendimpfungen oder Transfusion unbehandelter Blutprodukte. Unbe-
handelt versterben die meisten betroffenen Kinder innerhalb von 1 bis 2
Jahren (Haufigkeit 1:32.500)

Galaktosamie

Stérung im Abbau von Milchzucker (Galaktose). Fihrt zu schweren
leber- und Nierenschddigungen, Todesféllen in den ersten Monaten,
geistiger und kérperlicher Behinderung. Therapie durch galakiosefreie
Nahrung. (Héufigkeit 1:40.000)

Isovalerianazidémie

Stérung im Aminosdureabbau. Kann zu frihzeitigem Erbrechen, Koma
und geistiger Behinderung fihren. Therapie durch spezielle Didt. (Héu-
figkeit 1:50.000)

Biotinidasemangel

Stérung im Stoffwechsel des Vitamins Biotin. Fihrt zu Stoffwechselkrisen,
Haut- und Haarverdnderungen sowie zu geistiger Behinderung. Thera-
pie durch Biotingabe. (Héaufigkeit 1:80.000)

Glutarazidurie Typ |

Stérung im Abbau von Aminosduren. Nach zunéchst unauffélliger
Entwicklung kommt es zu schwerer neurologischer Krise mit Bewegungs-
stérungen und Krampfanfdllen. Therapie durch spezielle Diét. (Haufigkeit
1:80.000)

Long-Chain-Hydroxyacyl-CoA-Dehydrogenase-(LCHAD)- und
Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-(VLCAD)-Mangel
Stérungen im Stoffwechsel langkettiger Fetftsuren. Stoffwechselkrisen,
Koma, Muskel und Herzmuskelschwéiche, maglicher t&dlicher Verlauf.
Behandlung durch Spezialdiét, Vermeiden von Hungerphasen. (Haufig-
keit 1:80.000]

Carnitinstoffwechseldefekte

Stérung im Stoffwechsel der Fettsguren.  Stoffwechselkrisen, Koma,
méglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdidr. (Héufigkeit
1:100.000)

Tyrosindmie Typ |

Stérung im Abbau der Aminosdure Tyrosin. Fihrt zu schweren Lleber-
und Nierensch&digungen, méglicher tadlicher Verlauf. Therapie durch
eine Kombination aus Medikamentengabe und Spezialdidt. (Haufigkeit

1:135.000)

Ahornsiruperkrankung

Stérung im Abbau von Aminoséuren. Fohrt zu Bewusstseinsstérungen,
Koma, Krampfanféllen, Entwicklungsverzégerungen. Therapie durch
spezielle Digt. [Haufigkeit 1:200.000)

Hinweis:

Nicht bei allen oben genannten Erkrankungen kann die rechizeitige
Behandlung Krankheitsfolgen vollsténdig verhindern. Eine umgehende
Behandlung erméglicht dem betroffenen Kind in den meisten Féllen eine
normale Entwicklung.
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