NEUGEBORENENSCREENING AUF MUKOVISZIDOSE

Zeitgleich mit dem Neugeborenenscreening auf angebo-
rene Stoffwechselkrankheiten, Stérungen des Hormon-,
des Blut-, des Immunsystems und des neuromuskuldren
Systems wird Ihnen fiir Ihr Kind ein Screening auf Muko-
viszidose angeboten. Ziel dieser Untersuchung ist die
friihzeitige Diagnose von Mukoviszidose, damit moglichst
friih mit einer Behandlung begonnen werden kann und so
die Lebensqualitdt und Lebenserwartung bei Kindern mit
Mukoviszidose verbessert wird. Das Screening auf Muko-
viszidose unterliegt den besonderen Regelungen des Gen-
diagnostikgesetzes. Die nachfolgenden Informationen
sollen Ihnen helfen, sich auf ein Aufklarungsgesprach mit
Ihrer Arztin bzw. lhrem Arzt vorzubereiten.

Was ist Mukoviszidose?

Mukoviszidose (auch Cystische Fibrose genannt) ist eine
erbliche Krankheit, die ungefdhr eins von 3.300 Kindern
betrifft. Eine Genverdnderung im sogenannten CFTR-Gen
fihrt zu einer Stérung des Salzaustausches in Driisenzel-
len. Dies wiederum ist Ursache fiir die Bildung von zdh-
fliissigem Schleim in den Atemwegen und anderen Orga-
nen, die sich dadurch dauerhaft entziinden. Die Schwere
der Krankheitszeichen kann aufgrund unterschiedlicher
Genverdnderungen variieren. Haufig ist die Funktion der
Bauchspeicheldriise eingeschrankt. Dadurch sind be-
troffene Kinder oft untergewichtig und wachsen schlecht.
Bei schweren Verldufen kann, infolge von wiederholten
schweren Lungenentziindungen, die Lungenfunktion er-
heblich beeintrachtigt werden.

Wie kann Mukoviszidose behandelt werden?

Zurzeit gibt es keine heilende Therapie bei Mukoviszidose.
Allerdings konnen Krankheitszeichen durch verschiedene
Therapieansdtze verbessert oder gelindert werden, so
dass die Lebenserwartung von Patienten mit Mukoviszi-
dose kontinuierlich gestiegen ist. Die Behandlung der Mu-
koviszidose besteht aus Inhalationen und Physiotherapie,
einer besonders kalorienreichen Erndhrung und Medika-
menten. AuBerdem ist die Durchfiihrung von regelma-
Bigen Kontrolluntersuchungen in spezialisierten Muko-
viszidose-Einrichtungen notwendig, um bereits friihe
Verdnderungen rechtzeitig behandeln zu kdnnen.

Warum ist ein Screening auf Mukoviszidose sinnvoll?

Das Screening auf Mukoviszidose ermdglicht eine friihe
Diagnosestellung. Mit einem friithen Behandlungsbeginn
kann die korperliche Entwicklung der betroffenen Kinder
verbessert werden. Damit erh6ht sich auch die Chance auf
ein ldangeres und gesiinderes Leben.

Wie wird das Screening auf Mukoviszidose durchgefiihrt?
Fiir das Screening auf Mukoviszidose ist keine zusatzliche
Blutabnahme notwendig. Das Screening auf Mukoviszido-
se erfolgt zur gleichen Zeit und aus derselben Blutprobe,
welche fiir das Neugeborenenscreening auf angeborene
Stoffwechselkrankheiten, Stérungen des Hormon-, des
Blut-, des Immunsystems und des neuromuskuldren Sys-
tems bei lhrem Kind abgenommen wird.

Hierflir werden wenige Blutstropfen (aus der Vene oder

Ferse) auf eine Filterpapierkarte getropft und in ein Scree-
ninglabor geschickt. Dort wird zuerst das Enzym Immun-
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reaktives Trypsin (IRT) bestimmt. Bei einem erhéhten Wert
erfolgt aus derselben Blutprobe eine zweite Untersuchung
auf das Pankreatitis-assoziierte Protein (PAP). Sollte das
Produkt aus IRT und PAP ebenfalls auffallig sein, wird mit
einem DNA Test (Erbgutuntersuchung) aus derselben Pro-
be nach den hdufigsten Genverdnderungen gesucht, die
bei Mukoviszidose auftreten. Wenn eine oder zwei Gen-
veranderungen gefunden werden, ist das Screeningergeb-
nis kontrollbediirftig. Sollte bereits der erste Test (IRT)
sehrauffdllig sein, erfolgt gleich der DNA Test. Die Kombi-
nation der Testschritte fiihrt zu einer grétmoglichen Ge-
nauigkeit und Sicherheit der Ergebnisse. Sehr selten kann
es trotzdem vorkommen, dass ein Kind an Mukoviszidose
erkrankt ist und in dieser Friiherkennung nicht auffallt.
Entsprechend der gesetzlichen Vorgaben im Gendiagnos-
tikgesetz ist vor der Durchfiihrung des Neugeborenen-
screening auf Mukoviszidose die Aufklarung durch eine
Arztin oder einen Arzt zwingend erforderlich. Wird die Ge-
burt durch eine Hebamme oder einen Enthindungspfleger
geleitet, kann das Screening auf Mukoviszidose bei lhrem
Kind bis zum Alter von vier Lebenswochen bei einer Arztin
oder einem Arzt (beispielsweise bei der U2) nachgeholt wer-
den. Hierzu ist dann die Entnahme einer weiteren Blutprobe
notwendig. Im Gegensatz zum Screening auf Mukoviszi-
dose sollte das Neugeborenenscreening auf angeborene
Stoffwechselkrankheiten, Stérungen des Hormon-, des
Blut-, des Immunsystems und des neuromuskuldren Sys-
tems idealerweise innerhalb der 37. bis 72. Lebensstunde
erfolgen, da dort anders als beim Mukoviszidose-Scree-
ning eine sofortige Therapieeinleitung fiir die Mehrzahl
der getesteten Erkrankungen entscheidend ist.

Die Blutprobe lhres Kindes wird nach der Untersuchung
drei Monate lang verwahrt und danach vernichtet.

Wie werden Sie iiber das Screeningergebnis informiert und
was folgt danach?

Das Labor teilt Ihnen innerhalb von 14 Tagen mit, ob der
Befund kontrollbediirftig ist. Uber ein normales Ergebnis
werden Sie nur auf lhre ausdriickliche Nachfrage infor-
miert. Bei einem kontrollbediirftigen Ergebnis wird lhnen
von einer Arztin oder einem Arzt mitgeteilt, in welcher
spezialisierten Einrichtung Sie mit Ihrem Kind eine Abkla-
rungsuntersuchung durchfiihren lassen kénnen. Ein kon-
trollbediirftiges Ergebnis bedeutet noch nicht, dass lhr
Kind Mukoviszidose hat. Jedoch ist die Wahrscheinlichkeit
fiir eine sogenannte Anlagetragerschaft erhht. Die Anla-
getrdger sind gesund, kénnen jedoch diese Anlage an ihre
Nachkommen weitergeben. In jedem Fall wird lhnen eine
genetische Beratung angeboten, damit Sie sich ausfiihr-
lich Uber die Bedeutung dieses Ergebnisses informieren
konnen. Im Mukoviszidose-Zentrum wird zundchst eine
Bestdtigungsuntersuchung, in der Regel ein Schweiftest
durchgefiihrt und alles Weitere mit Ihnen besprochen. Die-
ser Schweiftest ist ungefdhrlich und schmerzfrei und be-
lastet Ihr Kind nicht. Das Ergebnis wird lhnen unmittelbar
nach der Untersuchung mitgeteilt. Moglicherweise sind
weitere Untersuchungen erforderlich.

Sie entscheiden fiir Ihr Kind

Die Teilnahme am Mukoviszidose-Screening ist freiwillig.
Die Kosten der Untersuchung werden von den gesetzlichen
Krankenkassen tibernommen. Die Ergebnisse der Unter-
suchung unterliegen der drztlichen Schweigepflicht und
diirfen nicht ohne Ihre Einwilligung an Dritte weitergegeben
werden. Bei auffdlligen Untersuchungsergebnissen wird
unverziiglich direkt mit Thnen Kontakt aufgenommen. Ge-
ben Sie deshalb auf der Testkarte Ihre Telefonnummer und
Ihre Anschrift an, unter der Sie in den ersten Tagen nach
der Geburt erreichbar sein werden. Sie haben das Recht
Ihre Einwilligung zum Mukoviszidose-Screening jederzeit
zu widerrufen. Eine Entscheidung fiir oder gegen ein Scree-
ning auf Mukoviszidose sollte auf der Basis fundierter Infor-
mationen getroffen werden. Sie haben immer die Méglich-
keit, Ihre Fragen mit Arztinnen oder Arzten zu besprechen.
Diese genetische Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
wird von der Gendiagnostik-Kommission beim Robert Koch-
Institut beftirwortet.

DATENERHEBUNG/-VERARBEITUNG

Zum Zweck der Durchfiihrung des erweiterten Neugebo-
renerscreenings nach der Kinder-Richtlinie (G-BA) werden
personenbezogene Kontaktdaten der Personensorgebe-
rechtigten sowie Gesundheitsdaten der Neugeborenen auf
Grundlage von Art. 9 Abs. 2 lit. a DSGVO verarbeitet. Beglei-
tende Verarbeitungszwecke wie die Abrechnung, die Doku-
mentation der Laborleistungen und die Qualitdtssicherung
erfolgen auf Grundlage von Art. 9 Abs. 2 lit. b DSGVO. Auf
derTestkarte werden neben derBlutprobe zur Durchfiihrung
des Screenings der Name lhres Kindes (korrekte Zuordnung
der Probe), Angaben zur Geburt (Bewertung der Validitat
bzw. medizinische Validation) sowie Namen und Kontakt-
daten zu lhrer Person erfasst (Kontaktaufnahme bei einem
auffélligen Befund, Befundiibermittlung, Abrechnung,
Erinnerungsmanagement). Die Testkarte mit allen oben
genannten Daten werden an das beauftragte Labor liber-
mittelt, welches das erweiterte Neugeborenenscreening
und/oder das Screening auf Mukoviszidose durchfiihrt. Die
Daten auf der Testkarte werden im IT-System des Labors
verarbeitet und gespeichert. Die Untersuchungsergebnisse
sind medizinische Befunde, die pseudonymisiert 10 Jahre
aufbewahrt werden. Die Testkarten mit dem Restblut wer-
den drei Monate nach Abschluss des Verfahrens vernichtet.
Ihre Daten und die Daten lhres Kindes werden nicht zu an-
deren als den genannten Zwecken verarbeitet und keinen
unbefugten Dritten offengelegt.

Datenschutzrechtlich eigenstandig verantwortlich sind:

— lhr Geburtsarzt/lhre Geburtsarztin fir Aufkldrung,
Datenerhebung, Einholung der Einwilligung

— als Empfanger das beauftrage Labor fiir Durchfiihrung
des Neugeborenenscreening Befundiibermittlung,
Kontaktaufnahme und Erinnerungsmanagement

— bei einem auffalligen Befund eine von Ihnen ausgewahl-
te spezialisierte Einrichtung fiir Durchfiihrung der Abkla-
rungsdiagnostik

— sowie eventuell der behandelnde Arzt/die behandelnde
Arztin fiir die Versorgung lhres Kindes
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Sie haben gegeniiber jedem Verantwortlichen das Recht,
Auskunft tiber die von Ihrem Kind und Ihnen gespeicherten
personenbezogenen Daten zu verlangen. Ebenfalls konnen
Sie die Berichtigung unzutreffender Daten oder die Ein-
schrankung der Verarbeitung verlangen. Bei datenschutz-
rechtlichen Fragen oder Anliegen zu dem Neugeborenen-
screening wenden Sie sich bitte an:

Universitdtsklinikum Heidelberg (UKHD)
Zentrum fiir Kinder- und Jugendmedizin
Dietmar-Hopp-Stoffwechselzentrum
Neugeborenenscreening

Im Neuenheimer Feld 669

69120 Heidelberg

Tel.: 06221 56-8278, -8475

Fax: 06221 56-4069

E-Mail: neugeborenenscreening@uni-hd.de
Web: www.ukhd.de/ngs

oder vertraulich an den/die Datenschutzbeauftragte(n) des
Universitatsklinikums Heidelberg:

E-Mail: datenschutz@med.uni-heidelberg.de

Sie haben auflerdem das Recht auf Beschwerde bei einer
Datenschutzaufsichtsbehdrde, wenn Sie der Ansicht sind,
dass die Verarbeitung der sie betreffenden personen-
bezogenen Daten gegen das Datenschutzrecht verstofit.
Die zustdndige Datenschutzaufsichtsbehdrde fiir das Uni-
versitdatsklinikum Heidelberg ist:

Der Landesbeauftragte fiir den Datenschutz und die Infor-
mationsfreiheit Baden-Wiirttemberg

Postanschrift: Postfach 10 29 32, 70025 Stuttgart
Hausanschrift: Konigstrafle 10a, 70173 Stuttgart

Tel.: 0711 615541-0

Fax: 0711 615541-15

E-Mail: poststelle@lfdi.bwl.de

Internet: www.baden-wuerttemberg.datenschutz.de

Betrifft |hr datenschutzrechtliches Anliegen die Aufkla-
rung, die Datenerhebung, die Einwilligung, die Versorgung
oder die Abkldrungsdiagnostik wenden Sie sich bitte an
den fiir Sie zustandigen Verantwortlichen.

Widerrufsrecht

Das erweiterte Neugeborenenscreening sowie das Scree-
ning auf Mukoviszidose sind freiwillig. Sie konnen diese
Angebote ablehnen oder jederzeit gesamt oder einzeln mit
Wirkung auf die Zukunft widerrufen. Die RechtmaBigkeit
der bereits erfolgten Datenverarbeitung bleibt von einem
Widerruf unberiihrt. Einen Widerruf richten Sie bitte an die
vorab genannten Kontaktdaten des Dietmar-Hopp-Stoff-
wechselzentrum (UKHD) — Neugeborenenscreening.
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ELTERNINFORMATION

Liebe Eltern,

die Geburt lhres Kindes liegt noch vor oder gerade hinter
Ihnen. Wirwiinschen Ihnen alles Gute fiir Ihr Kind. Die meis-
ten Kinder kommen gesund zur Welt und bleiben es auch.
Es gibt jedoch seltene angeborene Krankheiten, die bei
Neugeborenen noch nicht durch dulere Zeichen erkennbar
sind. Unbehandelt kénnen solche Krankheiten zu schwer-
wiegenden Beeintrdachtigungen des Kindes fiihren. Um dem
vorzubeugen, werden fiir alle Neugeborenen in Deutsch-
land in den ersten Lebenstagen wichtige Friiherkennungs-
untersuchungen (Neugeborenenscreening) empfohlen. Die
Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig. Damit
diese Untersuchungen bei lhrem Kind durchgefiihrt werden
kénnen, ist lhre Zustimmung durch Unterschrift (mindes-
tens eines Sorgeberechtigten) auf der Einwilligungserkla-
rung erforderlich.

Neugeborenenscreening auf angeborene Stoérungen des
Stoffwechsels, des Hormon-, des Blut-, des Immunsystems
und des neuromuskuldren Systems

Seltene angeborene Stoffwechselkrankheiten, Hormon-
storungen oder Storungen des Blut- oder des Immun-
systems und des neuromuskuldren Systems kdnnen un-
behandelt zu Organschdden, korperlicher oder geistiger
Behinderung, zu schweren Infektionen oder sogar zum
Tod fiihren. Werden sie frithzeitig erkannt, so konnen in
den meisten Féllen die Gabe von Medikamenten, das Ein-
halten einer Didt oder andere spezifische MafRnahmen
die Folgen der Erkrankung verhindern oder mildern. Die
Untersuchung erfolgt am besten am zweiten oder dritten
Lebenstag aus ein paar Tropfen Blut, die auf eine Filter-
papierkarte getropft und in ein Screeninglabor geschickt
werden. Der genaue Ablauf der Untersuchung und die ein-
zelnen Krankheiten sind ab Seite 2 beschrieben.

Neugeborenenscreening auf Mukoviszidose

(Cystische Fibrose)

Zeitgleich mit dem Neugeborenenscreening auf angebore-
ne Storungen des Stoffwechsels, des Hormon-, des Blut-,
des Immunsystems und des neuromuskuldren Systems
wird Ihnen aus derselben Blutprobe ein Screening auf
Mukoviszidose fiir Ihr Kind angeboten.

STAND: FEBRUAR 2026

Bei Kindern mit Mukoviszidose wird zadhfliissiger Schleim
in der Lunge und anderen Organen gebildet. Diese entziin-
den sich dadurch dauerhaft. Die Kinder sind in der Folge oft
untergewichtig und wachsen schlecht.

Bei schweren Verldufen kann die Lungenfunktion erheb-
lich beeintrdachtigt werden. Ziel dieser Untersuchung ist die
frithzeitige Diagnose von Mukoviszidose, damit méglichst
frith mit einer Behandlung begonnen werden kann und so
die Lebensqualitdat und Lebenserwartung der betroffenen
Kinder verbessert wird. Entsprechend der gesetzlichen Vor-
gaben im Gendiagnostikgesetz ist vor der Durchfiihrung des
Neugeborenenscreenings auf Mukoviszidose die Aufklarung
durch eine Arztin oder einen Arzt zwingend erforderlich.

Wenn alle Untersuchungen abgeschlossen sind, wird die
Blutprobe Ihres Kindes gemdf} der gesetzlichen Bestim-
mungen drei Monate aufbewahrt und danach vernichtet.

Universitatsklinikum Heidelberg
Zentrum fiir Kinder- und Jugendmedizin
Dietmar Hopp Stoffwechselzentrum
Neugeborenenscreening

Im Neuenheimer Feld 669

69120 Heidelberg

Tel.: 0622156-8278;-8475
www.neugeborenenscreening.uni-hd.de
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NEUGEBORENENSCREENING AUF ANGEBORENE STORUNGEN DES
STOFFWECHSELS, DES HORMON-, DES BLUT-, DES IMMUNSYSTEMS UND

DES NEUROMUSKULAREN SYSTEMS

Es gibt seltene angeborene Stoffwechselkrankheiten, Hor-
monstoérungen und Stérungen des Blutsystems, Immunsys-
tems und neuromuskuldren Systems, die bei Neugebore-
nen noch nicht durch du3ere Zeichen erkennbar sind. Diese
treten bei ca. einem von 1.000 Neugeborenen auf. Unbe-
handelt kdnnen sie zu Organschdden, korperlicher oder
geistiger Behinderung, zu schweren Infektionen oder sogar
zum Tod fiihren. Um diese Erkrankungen zu erkennen, wird
fuir alle Neugeborenen seit {iber 50 Jahren als Vorsorgeun-
tersuchung eine Blutuntersuchung, das sogenannte Neuge-
borenenscreening, empfohlen. In den vergangenen Jahren
wurden diese Untersuchungen weiter verbessert, sodass
weitere behandelbare Erkrankungen in das Neugeborenen-
screening eingeschlossen wurden.

Warum wird das Neugeborenenscreening durchgefiihrt?
Diese angeborenen Stérungen des Stoffwechsels, des
Hormon-, des Blut-, des Immunsystems und des neuro-
muskuldren Systems sollen rechtzeitig erkannt werden.
Durch eine friithzeitige Behandlung moglichst bald nach
der Geburt kénnen die Folgen einer angeborenen Erkran-
kung meist vermieden oder gemildert werden.

Wann und wie wird untersucht?

Im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (37. bis 72.
Stunde nach der Geburt), spédtestens zusammen mit der
zweiten Vorsorgeuntersuchung lhres Kindes, der U2, wer-
den wenige Blutstropfen (aus der Vene oder Ferse), auf
eine Filterpapierkarte getropft und nach dem Trocknen so-
fortins Screeninglabor geschickt. Dort werden die Proben
unverziiglich mit speziellen, sehr empfindlichen Unter-
suchungsmethoden untersucht. Die Kosten fiir die Unter-
suchung werden von der Krankenkasse tibernommen.

Auf welche Krankheiten wird untersucht?

Die Krankheiten, auf die die Blutprobe untersucht wer-
den darf, sind in einer verbindlichen Richtlinie des
Gemeinsamen Bundesausschusses der Arzte und
Krankenkassen (G-BA) festgeschrieben. Es sind 16 Stoff-
wechselkrankheiten, zwei Hormonstérungen, schwe-
re kombinierte Immundefekte (SCID), die Sichelzell-
krankheit (SCD), die spinale Muskelatrophie (SMA)
und der Vitamin-B12-Mangel. Die Folgen und Symp-
tome dieser Krankheiten sind weiter unten ausfiihrlich
beschrieben.

In der Summe findet man bei ungefdhr einem von 1000
Neugeborenen eine dieser Krankheiten. In den meisten
der betroffenen Familien gab es vorher noch nie derarti-
ge Erkrankungen. Die betroffenen Kinder erscheinen bei
der Geburt vollig gesund, sodass nur das Neugeborenen-
screening vor Stérungen der geistigen und korperlichen
Entwicklung bewahren kann. Aus dieser Untersuchung
allein lassen sich keine Aussagen (iber familidre Risiken
ableiten.

Wer erfdhrt das Testergebnis?

Bei auffilligen Untersuchungsergebnissen wird unverziig-
lich direkt mit lhnen Kontakt aufgenommen. Geben Sie
deshalb auf der Testkarte lhre Telefonnummer und lhre An-
schrift an, unter der Sie in den ersten Tagen nach der Ge-
burt erreichbar sein werden. Bitte vergewissern Sie sich,
dass lhre Kontaktdaten auf der Trockenblutkarte mit dem
Blut Ihres Kindes korrekt und gut leshar angegeben sind.
Fritherkennung und Frithbehandlung fiir betroffene Neu-
geborene sind nur moglich, wenn alle Beteiligten — Eltern,
Klinik bzw. Kinderarzt und Screeninglabor — ohne Zeitver-
lust zusammenarbeiten, damit die Untersuchungsergeb-
nisse rechtzeitig erhoben und kontrolliert werden.

Unaufféllige Untersuchungsergebnisse werden lhnen nur
auf lhre persénliche Nachfrage hin mitgeteilt. Die Kontakt-
daten unseres Labors finden Sie auch im gelben Untersu-
chungsheft Ihres Kindes.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis des Neugeborenenscreenings ist noch kei-
ne medizinische Diagnose: mit weiteren medizinischen
Untersuchungen miissen die untersuchten Zielkrankhei-
ten weitgehend ausgeschlossen oder bestatigt werden. Je
nach Zielkrankheiten sind unterschiedliche Untersuchun-
gen erforderlich z. B. eine Wiederholung des Tests. Eine
Wiederholung des Neugeborenenscreenings kann aber
auch notwendig sein, wenn der Zeitpunkt der Blutabnah-
me nicht optimal war oder die Blutmenge auf der Karte
nicht ausreichte.

Konnen diese Krankheiten geheilt werden?

Alle genannten Stoffwechselkrankheiten, Immundefekte,
die Sichelzellkrankheit, endokrine und neuromuskuldre
Stérungen sind angeboren und kdnnen deshalb in den
meisten Fallen nicht geheilt werden. Auch kann nicht bei
allen Erkrankungen die rechtzeitige Behandlung Krank-
heitsfolgen vollstédndig verhindern. Eine umgehende Be-
handlung ermoglicht dem betroffenen Kind jedoch in
den allermeisten Fidllen eine normale Entwicklung. Die
Behandlung besteht z. T. aus einer Spezialdidt, der Verab-
reichung von bestimmten Medikamenten oder in der Be-
ratung und Anleitung der Eltern zur Durchfiihrung praven-
tiver Mafinahmen. Stoffwechsel- und Hormonspezialisten
(Endokrinologen), Hamatologen, Kinderneurologen oder
Spezialisten fiir Storungen des Immunsystems stehen fiir
die Beratung und Betreuung im Verdachts- oder Krank-
heitsfall zur Verfligung.

Seit dem Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes im Jahr
2010 werden von der Gendiagnostik-Kommission (GEKO)
beim Robert Koch-Institut neu aufzunehmende Reihen-
untersuchungen fiir genetisch bedingte Erkrankungen
bewertet. Fiir die Reihenuntersuchungen auf Tyrosind-
mie Typ I, schwere kombinierte Immundefekte (SCID),
Sichelzellkrankheit und spinale Muskelatrophie (SMA) hat
die GEKO die Einfiihrung der Screeninguntersuchungen
befiirwortet.

ZIELKRANKHEITEN

Adrenogenitales Syndrom

Hormonstorung durch Defekt der Nebennierenrinde: Ver-
madnnlichung bei Madchen, todlicher Verlauf bei Salzver-
lustkrisen moglich. Behandlung durch Hormongaben,
gute Prognose (H&ufigkeit: ca. 1/15.000 Neugeborene).
Ahornsirupkrankheit

Defektim Abbau von Aminosduren: Geistige Behinderung,
Koma, tédlicher Verlauf méglich. Behandlung durch Spe-
zialdiat, zumeist gute Prognose (Hadufigkeit: ca. 1/176.000
Neugeborene).

Biotinidasemangel

Defekt im Stoffwechsel des Vitamins Biotin: Hautverande-
rungen, Stoffwechselkrisen, geistige Behinderung, todli-
cher Verlauf méglich. Behandlung durch Biotingabe, sehr
gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/28.000 Neugeborene).
Carnitinstoffwechseldefekte

Defekt im Stoffwechsel der Fettsduren: Stoffwechselkri-
sen, Koma, tddlicher Verlauf moglich. Behandlung durch
Spezialdiat, sehr gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/600.000
Neugeborene).

Galaktosdamie

Defekt im Stoffwechsel eines Milchzuckerbestandteils
(Galaktose): Trilbung der Augenlinse, korperliche und
geistige Behinderung, Leberversagen, todlicher Verlauf
moglich. Behandlung durch Spezialdiat, zumeist gute Pro-
gnose (Haufigkeit: ca. 1/70.000 Neugeborene).
Glutarazidurie Typ |

Defekt im Abbau von Aminosduren: Plétzliche Stoffwech-
selkrise mit bleibender Bewegungsstdrung. Behandlung
durch Spezialdiat, zumeist gute Prognose (H&dufigkeit: ca.
1/137.000 Neugeborene).

Homocystinurien

Homocystinurien sind eine Gruppe von seltenen Stoff-
wechselerkrankungen, die je nach Unterform Entwick-
lungsstorungen, Sehprobleme und Krampfanfélle verursa-
chen kénnen. Behandlung je nach Unterform verschieden
z.B. Gabe von Vitaminen, Medikamenten oder Einhaltung
einer Spezialdidt (H&dufigkeit: 1/140.000 Neugeborene).
Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddriise: Schwere St6-
rung der geistigen und korperlichen Entwicklung. Behand-
lung durch Hormongabe, sehr gute Prognose (Haufigkeit:
ca. 1/3.200 Neugeborene).

Isovalerianaziddmie

Defekt im Abbau von Aminosduren: Geistige Behinde-
rung, Koma, todlicher Verlauf moglich. Behandlung durch
Spezialdidt, sehr gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/94.000
Neugeborene).

LCHAD-, VLCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechsel von langkettigen Fettsduren:
Stoffwechselkrisen, Koma, Muskel- und Herzmuskel-
schwdche, tddlicher Verlauf méglich. Behandlung durch
Spezialdidt, Vermeiden von Hungerphasen, zumeist gute
Prognose (Haufigkeit: ca. 1/80.000 Neugeborene).
MCAD-Mangel

Defekt bei der Energiegewinnung aus Fettsduren: Unter-
zuckerung, Koma, todlicher Verlauf moglich. Behandlung
durch Vermeiden von Hungerphasen, sehr gute Prognose
(Haufigkeit: ca. 1/10.000 Neugeborene).

Phenylketonurie

Defekt im Stoffwechsel der Aminosdure Phenylalanin:
Unbehandelt geistige Behinderung. Erfolgreiche Behand-
lung durch Spezialdiat, sehr gute Prognose (Haufigkeit:
ca. 1/10.000 Neugeborene).
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Stérung im Abbau der Aminosdure Tyrosin, die ohne Be-
handlung ab den ersten Lebenstagen zu einer schweren
Leberfunktionsstorung mit Gelbsucht und Blutungsnei-
gung, einer Stérung der Nierenfunktion und neurologi-
schen Krisen fiihren kann. Behandlung mittels eines Medi-
kaments (Nitisinon) und eiweiBarmer Di&t, gute Prognose
(H&ufigkeit: ca. 1/192.000 Neugeborene).

Schwere kombinierte Immundefekte (SCID)

Volliges Fehlen einer Immunabwehr: bereits im Sadug-
lingsalter hohe Infektanfalligkeit gepaart mit Infektions-
komplikationen. Behandlung durch strenge hygienische
Vorsichtsmafinahmen. Therapie mit Knochenmark- oder
Stammzelltransplantation, Enzymersatztherapie. Verzicht
auf Stillen, Lebendimpfungen oder Transfusion unbehan-
delter Blutprodukte. Unbehandelt versterben die meisten
betroffenen Kinder innerhalb von ein bis zwei Jahren
(H&ufigkeit: ca. 1/23.000 Neugeborene)
Sichelzellkrankheit (SCD)

Verformung der roten Blutzellen (Sichelzellen) fiihrt zu
Blutarmut, einer erhdhten Zahfliissigkeit des Blutes und
einer schlechteren Sauerstoffversorgung der Organe.
Langfristig Organschadigung. Akute Komplikationen u. a.
Hirninfarkt, Nierenversagen, Milzinfarkt, Blutvergiftung
und Blutarmut. Behandlungsansatz umfasst Aufklarung
und Anleitung zu Verhaltensmainahmen, Infektionspro-
phylaxe (z. B. Impfungen), Gabe von Hydroxycarbamid,
gegebenenfalls Transfusionen und gegebenenfalls als
weiterer Behandlungsansatz die Stammzelltransplantation.
Unbehandelt kann es etwa ab dem 3. Lebensmonat zu Sym-
ptomen kommen (Hdufigkeit: ca. 1/5.300 Neugeborene).
Spinale Muskelatrophie (SMA)

Mangel eines bestimmten Proteins (Survival-Motor-Neu-
ron (SMN)-Protein) fiihrt zu einer zunehmenden Muskel-
schwdche mit riicklaufiger Entwicklung der Motorik und
Einschrankung der Lungenfunktion. Die Therapie erfolgt
medikament6s und symptomatisch (physiotherapeutisch,
rehabilitativ, orthopddisch, psychologisch). Die ersten
Krankheitssymptome bei Kindern mit infantiler SMA (der
haufigsten und schwersten Auspragung) treten bis zum 6.
Lebensmonat auf. Unbehandelt versterben diese Kinder
innerhalb von ein bis zwei Jahren (Haufigkeit: ca. 1/7.800
Neugeborene

Vitamin-B12-Mangel

Erworbener/angeborener Vitamin-B12-Mangel bei Neuge-
borenen: meistens ist ein Vit-B12-Mangel der Mutter die
Ursache. Neben zu niedriger Zufuhr kénnen Krankheiten
des Magen-Darm-Traktes zu einer gestérten Resorption
und Leerung der Vit-B12-Speicher der Mutter fiihren. Weit-
aus seltener ist ein genetisch bedingter Vit-B12-Mangel.
Ein Vit-B12-Mangel kann unbehandelt zu Entwicklungs-
storungen und Blutarmut fiihren. Die Behandlung besteht
aus der Gabe von Vitamin B12 (H&ufigkeit je nach Form:
ca.1/5.300 — 1/1.000.000)
Propionaziddmie/Methylmalonaziddmien
Propionazidamie und Methylmalonazidurien sind selte-
ne Stoffwechselerkrankungen, die je nach Unterform zu
lebensbedrohlichen Stoffwechselentgleisungen, Herz-
erkrankungen, Entwicklungsstérungen und Niereninsuf-
fizienz fiihren kdnnen. Behandlung je nach Unterform
verschieden z.B. Gabe von Vitaminen, Medikamenten
oder Einhaltung einer Spezialdiat (Haufigkeit: 1/100.000
Neugeborene).

EINVERSTANDNISERKLARUNG NEUGEBORENENSCREENING

Name des Kindes:

Geburtsdatum:
(oder Klebeetikett)

Ich/wir wurde/n liber das Neugeborenenscreening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten, Hormonstérungen, Stérun-
gen des Immunsystems, Storungen des Blutsystems, Storungen des neuromuskuldren Systems und das Neugeborenen-
screening auf Mukoviszidose aufgeklart. Ich/wir wurde/n auf die méglichen negativen Folgen fiir mein/unser Kind bei
Ablehnung einzelner Teilbereiche des Neugeborenenscreening hingewiesen.

Meine/unsere Einwilligung umfasst die Durchfiihrung des erweiterten Neugeborenenscreening auf die oben genannten

Zielerkrankungen und/oder die Durchfiihrung des Screenings auf Mukoviszidose. Die Einwilligung umfasst jeweils:

v/ die Ubermittlung der Testkarte (Kontaktdaten, Geburtsdaten und Blutprobe) von Ilhrem Geburtsarzt/lhrer Geburts-
drztin an das beauftragte Labor zum Zweck der Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings.

v/ beieinem kontrollbediirftigen Befund: die Kontaktaufnahme des Labors mit lhnen zum Zweck der Anfrage einer zwei-
ten Testkarte/einer zweiten Blutprobe fiir eine Kontrolluntersuchung einschlief3lich des Erinnerungsmanagements.

v/ bei einem auffalligen Befund: die Kontaktaufnahme zur Befundiibermittlung des Labors mit Ihnen zu Zwecken der

Aufklarung tiber das weitere Vorgehen und der Auswahl einer von Ihnen auszuwahlenden spezialisierten Einrichtung

flir die Abklarungsuntersuchung sowie

- die Ubermittlung des Befunds und lhrer Kontaktdaten an die ausgewihlte spezialisierte Einrichtung zum Zweck
einer zeitnahen, unkomplizierten Terminvereinbarung zur Abkldrungsdiagnostik.

— die Ubermittlung des Befunds an den behandelnden Arzt/die behandelnde Arztin im Krankenhaus durch das Labor
zum Zweck der abgestimmten Versorgung, sofern sich lhr Kind zum Zeitpunkt des Screenings noch im Krankenhaus
befindet.

— die Kontaktaufnahme des Labors mit lhnen zum Zweck des Erinnerungsmanagements, sofern Sie nicht zur Abkla-
rungsuntersuchung erscheinen.

— die Ubermittlung des Ergebnisses der Abkldrungsuntersuchung von der spezialisierten Einrichtung an das Labor
zum Zweck der Qualitatssicherung.

Einwilligung
Ich bin/wir sind mit der Durchfiihrung folgender Untersuchungen einschlieBlich der hierfiir vorgesehenen Dateniibermitt-
lungen und Kontaktaufnahmen Dritter einverstanden (bitte ankreuzen):

-

O Neugeborenenscreening auf genannte Zielkrankheiten (Seite 3) () abgelehnt

() Screening auf Mukoviszidose (Seite 5) () abgelehnt

Eine Einwilligung ist freiwillig und kann jeweils ohne Angaben von Griinden abgelehnt oder widerrufen werden.
Weitere Informationen zum Datenschutz finden Sie auf Seite 6.

Datum, Namen in Druckschrift, Unterschriften der Personensorgeberechtigten gemdf3 Art. 9 Abs. 2 lit. a DSGVO
(zumindest eines Personensorgeberechtigten)

Datum, Name in Druckschrift, Unterschrift des aufkldrenden Arztes gemdf3 § 8 Abs. 1 GenD

Diese Einverstandniserklarung verbleibt beim Einsender der Probe.
Die Zustimmung zum Neugeborenenscreening bzw. Ablehnung eines Teilbereichs des Screeningprogrammes muss auf
der Filterpapierkarte fiir das Neugeborenenscreening in den vorgesehenen Feldern vermerkt werden.
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