WIE WIRD DAS MUKOVISZIDOSE-SCREENING DURCHGEFUHRT?

In der Regel ist keine zusdtzliche Blutabnahme notwendig. Im Labor
wird zuerst das Enzym immunreaktives Trypsin (IRT) bestimmt. Bei ei-
nem erhohten Wert erfolgt aus derselben Blutprobe eine zweite Unter-
suchung auf das Pankreatitis-assoziierte Protein (PAP).

Sollte das zweite Testergebnis ebenfalls erhdht sein, wird mit einem
DNA-Test (Erbgutuntersuchung) nach den 31 héufigsten Genverande-
rungen gesucht, die bei Mukoviszidose auftreten.

Wenn bereits der erste Test (IRT) sehr hoch ist oder mindestens eine
Genverdnderung gefunden wird, ist das Mukoviszidose-Screening
kontrollbediirftig. Die Kombination der Testschritte fiihrt zu einer groft-
mdglichen Genauigkeit und Sicherheit der Ergebnisse.

Sehr selten kann es trotzdem vorkommen, dass ein Kind an Mukoviszi-
dose erkrankt ist und in dieser Friiherkennung nicht auffallt.

Entsprechend der gesetzlichen Vorgaben im Gendiagnostikgesetz ist
vor der Durchfiihrung der Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose die
Aufkldrung durch eine Arztin oder einen Arzt zwingend erforderlich.

Wird die Geburt durch eine Hebamme oder einen Entbindungspfleger
geleitet, kann die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose bei Ihrem
Kind bis zum Alter von 4 Lebenswochen bei einer Arztin oder einem
Arzt, (beispielsweise bei der U2) nachgeholt werden. Hierzu ist dann
die Entnahme einer weiteren Blutprobe notwendig.

WAS GESCHIEHT BEI EINEM KONTROLLBEDURFTIGEN ERGEBNIS?

Dann wird sich der Einsender mit lhnen in Verbindung setzen und Sie
an ein spezialisiertes Mukoviszidose- Zentrum verweisen. Ein kontroll-
beddirftiges Ergebnis bedeutet noch nicht, dass Ihr Kind Mukoviszidose
hat.

Nur 1 von 5 Kindern mit einem kontrollbediirftigen Ergebnis hat tat-
sdchlich Mukoviszidose. Jedoch ist die Wahrscheinlichkeit fiir eine
sogenannte Anlagetrdgerschaft erhtht. Die Anlagetrdger sind gesund,
konnen jedoch diese Anlage an ihre Nachkommen weitergeben.

In jedem Fall wird Ihnen eine genetische Beratung angeboten, damit
Sie sich ausfiihrlich iiber die Bedeutung dieses Ergebnisses informie-
ren kdnnen.

Im Mukoviszidose-Zentrum wird zundchst eine Bestatigungsuntersu-
chung, in der Regel ein SchweiBtest durchgefiihrt und alles Weitere mit
lhnen besprochen. Dieser SchweiBtest ist ungeféhrlich und schmerzfrei
und belastet Ihr Kind nicht. Das Ergebnis wird lhnen unmittelbar nach
der Untersuchung mitgeteilt. Moglicherweise sind weitere Untersu-
chungen ndtig.

WICHTIGE RAHMENBEDINGUNGEN

Die Teilnahme an den Neugeborenen-Screening-Untersuchungen ist frei-
willig. Ihr Einversténdnis zur Untersuchung umfasst nur die hier genannten
Zielerkrankungen.

Auch fir Datenschutz wird gesorgt: Die Filterpapierkarte mit dem Blut und
der Teil mit den persénlichen Angaben von lhnen und Ihrem Kind werden
nach 3 Monaten voneinander getrennt und konnen anschlieBend nur in
besonderen Féllen und mit Ihrer Einwilligung wieder einander zugeordnet
werden.

Die Ergebnisse der Untersuchungen unterliegen selbstversténdlich der drzt-
lichen Schweigepflicht. Sie haben das Recht, Ihre Einwilligung jederzeit zu
Widerrufen.

Die Kosten der Blut-Untersuchung sowie des Horscreenings werden von
den gesetzlichen Krankenkassen ibernommen. Auch bei den privat versi-
cherten Patienten werden die Kosten meist tibernommen — Details erfahren
Sie beim jeweiligen Kostentrdger oder Ihrer Beihilfestelle.

Hinweis:

Nicht bei allen nebenstehend genannten Erkrankungen kann die rechtzeiti-
ge Behandlung Krankheitsfolgen vollstdndig verhindern. Eine umgehende
Behandlung ermdglicht dem betroffenen Kind in den meisten Féllen eine
normale Entwicklung.

Wenn Sie noch weitere Fragen zum Thema Neugeborenen-Screening ha-
ben, wenden Sie sich bitte an lhre Geburtseinrichtung, Ihren Kinderarzt oder
die Hebamme.

Das Team des Neugeborenen-Screenings
wiinscht thnen und threm Kind alles Gute
fiir die Zukunft!
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an der Universitdtsmedizin Greifswald
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IM NEUGEBORENENSCREENING UNTERSUCHTE ERKRANKUNGEN

Adrenogenitales Syndrom
Hormonstorung durch Defekt der Neben-
nierenrinde: Vermdnnlichung bei Madchen,
mdglicher tddlicher Verlauf bei Salzverlust-
krisen. Behandlung durch Hormongaben.
(Héufigkeit ca. 1/10.000 Neugeborene)

Ahornsirupkrankheit

Defekt im Abbau von Aminoséuren: geisti-
ge Behinderung, Koma, mdglicher todlicher
Verlauf. Behandlung durch Spezialdidt.
(Haufigkeit ca. 1/200.000 Neugeborene)

Biotinidasemangel

Defekt im Stoffwechsel des Vitamins Biotin:
Hautverdnderungen,  Stoffwechselkrisen,
geistige Behinderung. Behandlung durch
Biotingabe.

(Haufigkeit ca. 1/80.000 Neugeborene)

Carnitinstoffwechsel-Defekte
Storungen im Stoffwechsel der Fettsduren:
Koma, Stoffwechselkrisen, méglicher todli-
cher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiét.
(Haufigkeit ca. 1/100.000 Neugeborene)

Galaktos@amie

Defekt im Verstoffwechseln von Milchzu-
cker: Erblindung, korperliche und geistige
Behinderung, Leberversagen, mdglicher
todlicher Verlauf. Behandlung durch Spe-
zialdidt.

(Hdufigkeit ca. 1/40.000 Neugeborene)

Glutarazidurie Typ |

Defekt im Abbau von Aminosduren: blei-
bende Bewegungsstérungen, plotzliche
Stoffwechselkrisen.  Behandlung  durch
Spezialdidt.

(Héufigkeit ca. 1/80.000 Neugeborene)

Horstorungen

Haufigste Sinnesschddigung im Kindesal-
ter, Friherkennung und Friihtherapie sind
Voraussetzung fir optimale sprachliche
und geistige Entwicklung. Zu spéte Erken-
nung fiihrt zu bleibenden Schéden. Thera-
pie: Frihférderung. Horgerdteversorgung
und ggf. Cochlea Implantat.

(Héufigkeit ca. 2/1000 Neugeborene)

Die Horstorung kann auch erst im Laufe der

Entwicklung eines Kindes auftreten, des-
halb ist es auch nach einem unauffalligen
Testergebnis wichtig, dass Sie als Eltern
weiterhin darauf achten, ob ihr Kind gut
hort.

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddriise:
Schwere Storung der geistigen und kor-
perlichen Entwicklung. Behandlung durch
Hormongabe.

(Héufigkeit ca. 1/4.000 Neugeborene)

Isovalerianazidamie

Defekt im Abbau von Aminosduren: geisti-
ge Behinderung, Koma. Behandlung durch
Spezialdidt.

(Haufigkeit ca. 1/50.000 Neugeborene)

LCHAD/VLCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechsel langkettiger Fett-
sduren: Muskel- und Herzmuskelschwé-
che, Stoffwechselkrisen, Koma, méglicher
todlicher Verlauf. Behandlung durch Spe-
zialdidt, Vermeiden von Hungerphasen.
(Haufigkeit ca. 1/80.000 Neugeborene)

MCAD-Mangel

Defekt bei der Energiegewinnung aus Fett-
sduren: Koma, Stoffwechselkrisen, mdgli-
cher todlicher Verlauf. Behandlung durch
Carnitingabe, Vermeiden von Hungerpha-
sen.

(Haufigkeit ca. 1/10.000 Neugeborene)

Mukoviszidose

Auch Zystische Fibrose genannt. Defekt ei-
nes Transportproteins (CFTR): Stérung des
Salzaustausches in Drisenzellen. Zahflis-
siger Schleim in den Atemwegen und Orga-
nen, dauerhafte Entziindung. Behandlung:
Inhalation, ~ Physiotherapie, ~Spezialdit,
Medikamente.

(Haufigkeit: 1:3300 Neugeborene)

Phenylketonurie

Defekt im Stoffwechsel der Aminoséu-
re Phenylalanin: Krampfanfdlle, Spastik,
geistige Behinderung. Behandlung durch
Spezialdidt.

(Haufigkeit ca. 1:10.000 Neugeborene)
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LIEBE ELTERN,

die Geburt Ihres Kindes steht unmittel-

bar bevor oder liegt gerade hinter lhnen.

Sie mdchten, dass es gesund aufwéchst. a
Dieses Informationsblatt unterrichtet Sie 4
iber das Neugeborenen-Screening.
Diese Vorsorgeuntersuchungen werden
wenige Tage nach der Geburt Ihres Kindes durchgefiihrt.

WARUM WERDEN FRUHERKENNUNGS-
UNTERSUCHUNGEN VORGENOMMEN?

Die meisten Kinder kommen gesund zur Welt - doch es
gibt-auch Ausnahmen. Etwa eines von 1000 Neugebore-
nen ist durch eine seltene angeborene Stérung des Stoff-
wechsels oder der Organfunktion (z.B. Horstérung), die
nicht durch &uBere Zeichen erkennbar ist, in seiner Ge-
sundheit geféhrdet. Bei vielen dieser Erkrankungen beste-
hen sehr gute Aussichten, Behinderungen zu vermeiden
oder zu mildern und Todesfélle zu verhindern, wenn die
Therapien kurz nach der Geburt eingeleitet werden.

Die Untersuchung des Horvermaogens ist deshalb wichtig,
weil bei einer Horstorung die Entwicklung der Sprache
verzogert wird oder sogar vollig ausbleibt.

Mit’der Teilnahme-an diesem- Unterstichungsprogramm
helfen.Sie, die Gesundheit [hres Kindes zu sichern! Fiir
gesetzlich Versicherte entstehen keine Kosten-

www.medizin.uni-greifswald.de

WANN UND WIE WIRD UNTERSUCHT?

Die Screening-Untersuchungen finden im Laufe des zweiten bis dritten
Lebenstages (36. — 72. Stunde nach der Geburt), ggf. zusammen mit
der zweiten Vorsorgeuntersuchung lhres Kindes (U 2) statt. Fiir das
Hormon-, Stoffwechsel- und Mukoviszidose-Screening werden wenige
Blutstropfen (aus Vene oder Ferse) entnommen, auf die dafiir vorgese-
hene Filterpapierkarte getropft und nach dem Trocknen sofort zu einem
Screening-Labor geschickt. Dort werden die Proben unverziiglich mit
speziellen, sehr empfindlichen Methoden untersucht. Eine zeitgerechte
Blutabnahme ist beim Screening auf Hormon-und Stoffwechselstérun-
gen wichtig, da eine sofortige Therapieeinleitung fiir die Mehrzahl der
getesteten Erkrankungen entscheidend ist.

Zur Priifung des Gehdrs werden leise Klicksignale vollig schmerzirei
iiber eine Sonde in das Ohr des Kindes gesendet, die das gesunde
Innenohr zuriickschickt und von einem kleinen Mikrofon in der Son-
de empfangen werden (sog. otoakustische Emissionen, OAE) oder es
wird eine Hirnstammaudiometrie (AABR) durchgefiihrt. Gepriift wird die
Funktion des Innenohrs bzw. ob die Schallwellen als elektrische Impulse
aus dem Innenohr an das Gehirn weitergeleitet und verarbeitet werden.

AUF WELCHE KRANKHEITEN WIRD UNTERSUCHT?

Seit ber 40 Jahren finden in Deutschland Neugeborenen-Screening-
Untersuchungen statt. Dabei wird erfolgreich nach angeborener Hypo-
thyreose, adrenogenitalem Syndrom, Biotinidasemangel, Galaktosdmie
und Phenylketonurie (PKU) gesucht. In den letzten Jahren wurden wei-
tere behandelbare Erkrankungen im EiweiB- und Fettstoffwechsel und
Organstérungen (Horvermdgen) und seit 2016 die Mukoviszidose ein-
geschlossen. Die Krankheiten sind umseitig beschrieben. Ein Teil der
Erkrankungen ist vererbt. Das Screening untersucht damit genetische
(vererbte) Merkmale und unterliegt demnach den Regelungen des Gen-
diagnostikgesetzes.

WER ERFAHRT DAS TESTERGEBNIS?

Uber das Ergebnis des Hormon-, Stoffwechsel- und Mukoviszidose-
Screenings erhdlt der Einsender der Blutprobe (verantwortlicher Arzt)
innerhalb weniger Tage einen schriftlichen Befund. Die Eltern werden
nicht direkt informiert.

Fir Sie gilt also: Keine Nachricht = Gute Nachricht.

Nur bei deutlichen Hinweisen auf eine Erkrankung, die umgehend be-
handelt werden muss, werden wir Sie unmittelbar oder tiber Ihren Arzt
benachrichtigen. Geben Sie deshalb fir die Testkarte Ihre Telefonnum-
mer und Anschrift an, unter der Sie in den ersten Tagen nach der Geburt
erreichbar sind.

Neugeborenen - Screening

Das Ergebnis des Horscreenings liegt unmittelbar nach der Messung
vor und wird vom Untersucher den Eltern mitgeteilt. Es wird im Unter-
suchungsheft des Kindes dokumentiert. Hinweise auf Einrichtungen, in
denen ggf. erforderliche Kontrolluntersuchungen durchgefihrt wer-
den, erhalten Sie mit dem Befund. Die Ergebnisse werden an die Hor-
screening-Leitstelle MV weitergeleitet und dort werden die notwendigen
MaBnahmen koordiniert und nachverfolgt. \,\
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WAS BEDEUTET DAS TESTERGEBNIS? I éf/

Das Ergebnis eines Screenings ist noch keine drztliche Diagnose und
eine Aufforderung zur Wiederholungsuntersuchung bedeutet nicht, dass
Ihr Kind krank ist. Manchmal hat auch nur das Blut nicht fiir alle Untersu-
chungen ausgereicht, die Entnahme erfolgte zu friih, um alle Krankheiten
sicher zu erfassen oder der Befund ist grenzwertig und muss kontrolliert
werden. Auch in den seltenen Féllen, in denen das Ergebnis auf das Vor-
liegen einer Erkrankung hinweist, ist damit die Diagnose noch nicht end-
giltig gesichert, sondern muss durch weitere drztliche Untersuchungen
abgekldrt werden. Reagieren Sie bitte rasch, wenn Sie zur Wiederholung
des Stoffwechselscreenings aufgefordert werden. Es ist im Interesse Ih-
res Kindes, wenn es zu einer schnellen Klarung der Situation kommt.

Ein nicht bestandenes Horscreening bedeutet nicht immer, dass Ihr Kind
schlecht hort, sondern dass es kontrolliert werden muss. Die erste Kont-
rollmessung soll méglichst noch in der Geburtseinrichtung durchgefihrt
werden, Adressen fiir ambulante Kontrollen oder von spezialisierten Kli-
niken erhalten Sie im Screening-Zentrum.

KONNEN DIE KRANKHEITEN GEHEILT WERDEN?

Alle genannten Erkrankungen sind angeboren und kdnnen deshalb nicht
geheilt werden. Die Auswirkungen von angeborenen Stdrungen werden
jedoch vermieden oder mindestens gemildert, wenn die Behandlung friih
genug beginnt. Stoffwechsel- und Hormonspezialisten stehen fiir die Be-
ratung und Betreuung im Verdachts- oder Krankheitsfall zur Verfigung.

Ergibt im Horscreening auch die zweite Untersuchung keine sichere Aus-
sage Uber das Hérvermdgen Ihres Kindes, erfolgt in einer spezialisierten
Klinik oder Praxis eine exakte Bestimmung der Horschwelle. Auch diese
Untersuchung ist véllig schmerzfrei. Bei einer verminderten Horfahigkeit
wird die entsprechende Behandlung unmittelbar eingeleitet. Mit einer
friihen Férderung hat nahezu jedes horgestorte Kind gute Aussichten auf
eine normale sprachliche Entwicklung.

www.medizin.uni-greifswald.de
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SCREENING AUF MUKOVISZIDOSE

Zeitgleich mit dem erweiterten Neugeborenen-Screening wird Ihnen
eine Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose fiir Ihr Kind angeboten.
Ziel dieser Reihenuntersuchung ist die friihzeitige Diagnose von Muko-
viszidose, damit moglichst frith mit einer Behandlung begonnen wer-

den kann und so die Lebensqualitdt und Lebenserwartung bei Kindern
mit Mukoviszidose verbessert wird.

WAS IST MUKOVISZIDOSE?

Mukoviszidose (auch Zystische Fibrose genannt) ist eine erbliche
Krankheit, die ungefahr 1 von 3.300 Kindern betrifft. Eine Genverdnde-
rung im so genannten CFTR-Gen fiihrt zu einer Storung des Salzaus-
tausches in Driisenzellen. Dies wiederum ist Ursache fiir die Bildung
von zahfliissigem Schleim in den Atemwegen und anderen Organen, die
sich dadurch dauerhaft entziinden. Die Schwere der Krankheitszeichen
kann aufgrund unterschiedlicher Genveranderungen variieren. Haufig
ist die Funktion der Bauchspeicheldriise eingeschrénkt. Dadurch sind
betroffene Kinder oft untergewichtig und wachsen schlecht. Bei schwe-
ren Verldufen kann, infolge von wiederholten schweren Lungenentziin-
dungen, die Lungenfunktion erheblich beeintrdchtigt werden .

WARUM IST EINE REIHENUNTERSUCHUNG AUF MUKOVISZIDOSE
SINNVOLL?

Die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose ermdglicht eine friihe Di-
agnosestellung. Mit einem frilhen Behandlungsbeginn kann die kor-
perliche Entwicklung der betroffenen Kinder verbessert werden. Damit
erhoht sich auch die Chance auf ein langeres und gesiinderes Leben.

WIE KANN MUKOVISZIDOSE BEHANDELT WERDEN?

Zurzeit gibt es keine heilende Therapie bei Mukoviszidose. Aller-
dings kénnen Krankheitszeichen durch verschiedene Therapieansétze
verbessert oder gelindert werden, so dass die Lebenserwartung von
Mukoviszidose-Patienten kontinuierlich gestiegen ist. Die Behandlung
der Mukoviszidose besteht aus Inhalationen und Physiotherapie, einer
besonders kalorienreichen Ernahrung und Medikamenten. AuBerdem
ist die Durchfiihrung von regelmaBigen Kontrolluntersuchungen in
spezialisierten Mukoviszidose-Einrichtungen sinnvoll, um bereits frii-
he Veranderungen rechtzeitig behandeln zu kénnen.

Mukoviszidose - Screening




