Mukoviszidose (auch Zystische Fibrose genannt) ist eine erbliche Krankheit, die ungefahr 1 von
3.300 Kindern betrifft. Eine Genverdnderung im sogenannten CFTR-Gen fiihrt zu einer Storung des
Salzaustausches in Driisenzellen. Dies ist die 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. Héaufig ist die
Funktion der Bauchspeicheldriise eingeschrankt. Dadurch sind betroffene Kinder oft untergewichtig
und wachsen schlecht. Bei schweren Verldufen kann, infolge von wiederholten schweren Lungen-
entziindungen, die Lungenfunktion stark beeintrachtigt werden.

Aktuell gibt es keine heilende Therapie bei Mukoviszidose. Allerdings konnen Krankheitszeichen durch
verschiedene Therapieansatze verbessert oder gelindert werden, so dass die Lebenserwartung von
Mukoviszidose-Patienten kontinuierlich in den letzten Jahrzehnten gestiegen ist. Die Behandlung
der Mukoviszidose besteht aus Inhalationen und Physiotherapie, einer besonders kalorienreichen
Erndhrung und Medikamenten. Aufierdem ist die Durchfiihrung von regelméafiigen Kontrollunter-
suchungen in spezialisierten Mukoviszidose-Zentren sinnvoll, um bereits friihe Verdanderungen
rechtzeitig behandeln zu kénnen.

In der Regel ist keine zusétzliche Blutabnahme notwendig. Das Mukoviszidose-Screening erfolgt zur
gleichen Zeit und aus derselben Blutprobe, welche fiir das erweiterte Neugeborenen-Screening bei
Ihrem Kind abgenommen wird. Im Labor wird zuerst das Enzym Immunreaktives Trypsin (IRT) be-
stimmt. Bei einem erhohten Wert erfolgt aus derselben Blutprobe eine zweite Untersuchung auf das
Pankreatitis-assoziierte Protein (PAP). Sollte das zweite Testergebnis ebenfalls erhoht sein, wird mit
einem DNA-Test (Erbgutuntersuchung) nach den 31 haufigsten Genverdnderungen gesucht, die bei
Mukoviszidose auftreten. Wenn der erste Test (IRT) sehr hoch ist oder mindestens eine Genveranderung
gefunden wurde, ist das Mukoviszidose-Screening aufféllig. Die Kombination der Testschritte fiihrt
zu einer grofitmoglichen Genauigkeit und Sicherheit der Ergebnisse. Sehr selten kann es trotzdem
vorkommen, dass ein Kind an Mukoviszidose erkrankt ist und in dieser Friiherkennung nicht auffallt.

Bei einem kontrollbediirftigen Ergebnis werden Sie und Ihr Kind an ein spezialisiertes Mukoviszido-
se-Zentrum verwiesen, wo dann in der Regel ein Schweif3test als Bestdtigungsuntersuchung durch-
gefiihrt wird. Ein kontrollbediirftiges Ergebnis bedeutet noch nicht, dass Ihr Kind Mukoviszidose hat.
Nur 1von 5 Kindern mit einem kontrollbediirftigen Ergebnis hat tatsdchlich Mukoviszidose. Dieser
Schweifstest ist ungefahrlich und schmerzfrei und belastet Ihr Kind nicht.

Die Teilnahme an der Mukoviszidose-Reihenuntersuchung ist freiwillig. Die Kosten der Untersu-
chung iibernehmen die gesetzlichen Krankenkassen. Die Ergebnisse der Untersuchung unterliegen
der arztlichen Schweigepflicht und diirfen nicht ohne Ihre Einwilligung an Dritte weitergegeben
werden. Der Einsender der Blutprobe (Geburtsklinik, Kinderarzt/-arztin) erhalt innerhalb weniger
Tage einen schriftlichen Befund liber das Ergebnis und wird Sie bei einem auffalligen Befund
direkt kontaktieren. Sie haben das Recht Ihre Einwilligung zur Mukoviszidose-Reihenunter-
suchung jederzeit zu widerrufen.

* Die Teilnahme an den Neugeborenen-Screening-Untersuchungen ist freiwillig.
Ihr Einverstandnis zur Untersuchung umfasst die hier genannten Zielerkrankungen.

* Datenschutz: Die Filterpapierkarte mit dem Blut und der Teil mit den persdnlichen Angaben
von Ihnen und Threm Kind werden nach der Analyse voneinander getrennt. Das untersuchte
Trockenblut wird nach Abschluss aller Analysen (spatestens nach 3 Monaten) vernichtet.

* Die Ergebnisse der Untersuchungen unterliegen der arztlichen Schweigepflicht und diirfen
nicht ohne Ihre Einwilligung an Dritte weitergegeben werden.

* Die Kosten der Blut-Untersuchung werden von den gesetzlichen Krankenkassen iibernommen.
Bei den privat versicherten Patienten werden die Kosten in der Regel libernommen - Details
erfahren Sie beim jeweiligen Kostentrager oder Ihrer Beihilfestelle.

Wenn Sie noch weitere Fragen zum Thema Neugeborenen-Screening
haben, wenden Sie sich bitte an Ihre Geburtseinrichtung
oder Ihren Kinderarzt.
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die Geburt Ihres Kindes steht unmittelbar bevor oder liegt gerade hinter Ihnen. Sie mochten, dass
es gesund aufwdchst. Unser Informationsblatt beschreibt die Frilherkennungsuntersuchungen
des Neugeborenen-Screenings, die wir wenige Tage nach der Geburt Ihres Kindes durchfiihren.

Die meisten Kinder kommen gesund zur Welt und bleiben es auch. Es gibt aber seltene angeborene
Erkrankungen, die bei Neugeborenen nicht sofort durch duere Zeichen erkennbar sind. Etwa
eines von 1000 Neugeborenen ist durch solch eine seltene angeborene Storung des Stoffwechsels
oder der Organfunktion in seiner Gesundheit gefédhrdet. Eine friihzeitige Behandlung, mdéglichst
bald nach der Geburt, kann die Folgen einer angeborenen Erkrankung meist vermeiden. Deshalb
finden seit 1970 in Deutschland bei allen Neugeborenen diese Untersuchungen statt. Die Stoff-
wechseluntersuchungen werden stetig optimiert, weitere behandelbare Erkrankungen sind in die
Untersuchungen eingeschlossen worden.

Mit der Teilnahme an diesem Untersuchungsprogramm helfen Sie, die Gesundheit Ihres Kindes
zu sichern.

Die Screening-Untersuchungen finden im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (36. - 72. Stunde
nach der Geburt), ggf. zusammen mit der zweiten Vorsorgeuntersuchung Ihres Kindes (U 2) statt.
Fiir das Hormon-, Stoffwechsel- und Mukoviszidose-Screening werden wenige Blutstropfen (aus
Vene oder Ferse) entnommen und zu einem Screening-Labor geschickt. Dort werden die Proben
unverziiglich mit speziellen, hochprdzisen Methoden untersucht.

Angeborene Hypothyreose, Adrenogenitales Syndrom (AGS), Biotinidasemangel, Galaktosémie,
Phenylketonurie (PKU)/Hyperphenylalanindmie (HPA), Ahornsirupkrankheit (MSUD), Fettsdure-
stoffwechseldefekte (MCAD-, LCHAD-, VLCAD-Mangel), Carnitinzyklusdefekte, Glutarazidurie Typ I
und , Isovalerianacidamie, Tyrosindmie Typ I, schwere kombinierte Inmundefekte (ab 08/19) und
Mukoviszidose (Zystische Fibrose)(Krankheiten nachfolgend beschrieben). In den meisten der be-
troffenen Familien gab es vorher noch nie derartige Erkrankungen. Da die betroffenen Kinder bei
der Geburt noch vollig gesund erscheinen kdnnen, ist das Neugeborenen-Screening wichtig, um
die Kinder rechtzeitig vor schweren Erkrankungen und deren Folgen, wie z. B. schwere Storungen
der geistigen und koérperlichen Entwicklung zu bewahren. Ein Teil der Erkrankungen ist vererbt, das
Screening untersucht damit genetische (vererbte) Merkmale und unterliegt demnach den Regularien
des Gendiagnostikgesetzes.

Das Ergebnis eines Screening-Testes ist noch keine &rztliche Diagnose und eine Aufforderung zur
Wiederholungsuntersuchung bedeutet nicht, dass Ihr Kind krank ist. Mit dem Testergebnis kdnnen
entweder die betreffenden untersuchten Storungen weitgehend ausgeschlossen werden oder weitere
diagnostische Untersuchung bei Verdacht auf eine Erkrankung erforderlich sein. Eine Wiederholung
eines Testes kann aber auch notwendig sein, wenn z. B. der Zeitpunkt der Blutabnahme nicht optimal
war oder das Blut nicht fiir alle Untersuchungen ausgereicht hat. Reagieren Sie bitte rasch, wenn
Sie zur Wiederholungsuntersuchung aufgefordert werden.

Alle genannten Stoffwechseldefekte und endokrinen Stérungen sind angeboren und kénnen nicht ge-
heilt werden. Jedoch kdnnen die Auswirkungen dieser angeborenen Stérungen mit einer entsprechend
friihzeitigen Behandlung vermieden oder zumindest vermindert werden. Die Behandlung besteht in
einer Spezialdiat und/oder in der Einnahme von bestimmten Medikamenten. Bei der Mukoviszidose
gibt es neue, verbesserte Therapieansatze, so dass die Lebenserwartung von Mukoviszidose-Patienten
kontinuierlich gestiegen ist. Stoffwechsel-, Hormon- und Mukoviszidosespezialisten stehen fiir die
Beratung und Betreuung im Verdachts- oder Krankheitsfall zur Verfiigung.

In jedem Fall erhélt der Einsender der Blutprobe (Geburtsklinik, Kinderarzt) innerhalb weniger Tage
einen schriftlichen Befund liber das Ergebnis des Hormon-, Stoffwechsel- und Mukoviszidose-Scree-
nings. Das Ergebnis unterliegt der arztlichen Schweigepflicht und darf ohne Ihre Einwilligung nicht
an Dritte weitergegeben werden. Sie als Eltern erhalten in der Regel keinen Befund. In dringenden
Fallen wird unverziiglich zusatzlich direkt mit Ihnen Kontakt aufgenommen. (Bitte Ihre Telefon-
nummer und Anschrift auf der Testkarte vermerken).

Keine Nachricht bedeutet eine gute Nachricht

Fritherkennung und -behandlung fiir betroffene Neugeborene sind nur mdglich, wenn alle Betei-
ligten: Eltern, Klinik, Kinderarzt und Screeninglabor ohne Zeitverlust zusammenarbeiten, damit die
Untersuchungsergebnisse rechtzeitig erhoben und kontrolliert werden.

Unauffallige Untersuchungsergebnisse werden Ihnen nur auf personliche Nachfrage bei Ihrer Ent-
bindungsklinik oder Kinderarzt/-drztin mitgeteilt.

Zeitgleich mit dem erweiterten Neugeborenen-Screening wird Ihnen eine Reihenuntersuchung auf
Mukoviszidose fiir Ihr Kind angeboten. Ziel dieser Untersuchung ist die friihzeitige Diagnose von
Mukoviszidose. So kann mdglichst friih mit einer Behandlung begonnen werden, welche die Lebens-
qualitdt und Lebenserwartung bei Kindern mit Mukoviszidose verbessert.

Adrenogenitales Syndrom

Hormonstorung durch Defekt der Nebennierenrin-
de: Vermannlichung bei Madchen, méglicher tod-
licher Verlauf bei Salzverlustkrisen. Behand-lung
durch Hormongaben. (Haufigkeit: ca. 1/10.000
Neugeborene)

Ahornsirupkrankheit

Defekt im Abbau von Aminosduren: geistige Be-
hinderung, Koma, maoglicher todlicher Verlauf.
Behandlung durch Spezialdiat. (Haufigkeit:
€a.1/200.000 Neugeborene)

Biotinidasemangel

Defekt im Stoffwechsel des Vitamins Biotin: Haut-
veranderungen, Stoffwechselkrisen, geistige Be-
hinderung. Behandlung durch Biotingabe. (Haufig-
keit: ca. 1/80.000 Neugeborene)

Carnitinstoffwechseldefekte
Defekt im Stoffwechsel der Fettsauren: Stoff-
wechselkrisen, Koma, moglicher todlicher Ver-
lauf. Behandlung durch Spezialdiat. (Haufigkeit:
ca. 1/100.000 Neugeborene)

Galaktosamie

Defekt im Verstoffwechseln von Milchzucker: Er-
blindung, korperliche und geistige Behinderung,
Leberversagen, maglicher tédlicher Verlauf.
Behandlung durch Spezialdiat (Haufigkeit: ca.
1/40.000 Neugeborene)

Glutarazidurie Typ I

Defektim Abbau von Aminosauren: bleibende Be-
wegungsstorung, plotzliche Stoffwechselkrisen.
Behandlung durch Spezialdiat. (Haufigkeit: ca.
1/80.000 Neugeborene)

Tyrosinamie Typ I (seit 05/18)

Defektim Abbau der Aminosaure Tyrosin: Bildung
schédlicher Stoff wechselprodukte kann zu schwer-
wiegenden Schadigungen von Leber, Niere, Ge-
hirn und/oder Nerven fiihren. Behandlung durch
Spezialdidt und Medikament (Haufigkeit ca. 1/135
000 Neugeborene).

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddriise:
Schwere Storung der geistigen und kérperlichen
Entwicklung. Behandlung durch Hormongabe.
(Haufigkeit: ca. 1/4.000 Neugeborene)

Isovalerianazidamie

Defekt im Abbau von Aminosauren: geistige Be-
hinderung, Koma. Behandlung durch Spezialdiat
und Aminosduregabe. (Haufigkeit: ca. 1/50.000
Neugeborene)

LCHAD/VLCAD

Defekt im Stoffwechsel langkettiger Fettsauren:
Stoffwechselkrisen, Koma, Muskel- und Herzmus-
kelschwache, moglicher todlicher Verlauf. Behand-
lung durch Spezialdiat, Vermeiden von Hunger-
phasen (Haufigkeit: ca. 1/80.000 Neugeborene)

MCAD-Mangel
Defekt bei der Energiegewinnung aus Fettséuren:
Stoffwechselkrisen, Koma, moglicher todlicher
Verlauf. Behandlung durch Carnitingabe, Vermei-
den von Hungerphasen. (Haufigkeit: ca. 1/10.000
Neugeborene)

Phenylketonurie

Defekt im Stoffwechsel der Aminosaure Phenylala-
nin: Krampfanfalle, Spastik, geistige Behinderung.
Behandlung durch Spezialdiat. (Haufigkeit: ca.
1/10.000 Neugeborene)

Mukoviszidose (seit 09/16)

Auch Zystische Fibrose genannt. Defekt eines
Transportproteins (CFTR). Fiihrt zur Stoérung des
Salzaustausches in Driisenzellen. Zahfliissiger
Schleim in den Atemwegen u. Organen, die sich
dadurch dauerhaft entziinden. Linderung und Ver-
besserung der Krankheitszeichen durch Behand-
lung: Inhalation, Physiotherapie, Spezialdiat, Me-
dikamente. (Haufigkeit: ca. 1/3.300 Neugeborene)

Schwere kombinierte Inmundefekte - SCID

(ab 08/19)

Vélliges Fehlen einer Immunabwehr: bereits im
Sauglingsalter hohe Infektanfalligkeit gepaart mit
Infektionskomplikationen. Unbehandelt versterben
die meisten betroffenen Kinder innerhalb von 1
bis 2 Jahren. Therapie mit Knochenmark- oder
Stammzelltransplantation, Enzymersatztherapie.
(Haufigkeit ca. 1/32.500 Neugeborene)




