Anlage 3: Elterninformation

Liebe Eltern,

die Geburt lhres Kindes liegt gerad€ hinter lhnen. Die
meisten Kinder kommen gesund zur Weli#und bleiben es
auch. Es gibt jedoch seltene angeborene Erkranktingen, die
bei Neugeborenen noch nicht durch auRere Zeichen er-
kennbar sind. Diese Erkrankungen koénnen bei ca. einem
von 1.000 Neugeborenen auftreten. Unbehandelt kénnen
diese Erkrankungen zu Organschaden, korperlicher oder
geistiger Behinderung fuhren. Um diese Erkrankungen zu
erkennen, wird eine Fruherkennungsuntersuchung fiir alle
Neugeborenen angeboten (erweitertes Neugeborenen-

screening).

Warum werden Friherkennungsuntersuchungen durchgefihrt?

Seltene angeborene Stérungen des Stoffwechsels und der
Organfunktion sollen rechtzeitig erkannt werden. Durch eine
frihzeitige Behandlung mdoglichst bald nach der Geburt
kénnen die Folgen einer angeborenen Erkrankung dieser
Kinder meist vermieden werden. Deshalb finden seit tiber 30
Jahren bei allen Neugeborenen Blutuntersuchungen statt.
Diese Stoffwechseluntersuchung wurde nun wesentlich
verbessert, weitere behandelbare Erkrankungen sind in die

Untersuchung eingeschlossen worden.

Wann und wie wird untersucht?

Im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (36. — 72.
Stunde nach der Geburt), ggf. zusammen mit der zweiten
Vorsorgeuntersuchung lhres Kindes, der U2, werden wenige
Blutstropfen (aus der Vene oder Ferse) entnommen, auf die
dafur vorgesehene Filterpapierkarte getropft und nach dem
Trocknen sofort zu einem Screeninglabor geschickt. Dort
werden die Proben unverziglich mit speziellen, sehr emp-

findlichen Untersuchungsmethoden untersucht.

Auf welche Krankheiten wird untersucht?

Hypothyreose, Adrenogenitales Syndrom (AGS), Biotinida-
semangel, Galaktoséamie, Phenylketonurie (PKU) und Hy-
perphenylalaninamie (HPA), Ahornsirupkrankheit (MSUD),
Fettséurestoffwechseldefekte ~ (MCAD-Mangel, LCHAD-
Mangel, VLCAD-Mangel), Carnitinzyklusdefekte, Glutar-
acidurie Typ |, Isovalerianacidamie (Krankheiten nachfol-
gend beschrieben).

In der Summe findet man bei ungefahr einem von 1.000
Neugeborenen eine angeborene Erkrankung. In den meis-
tef” dérbetroffenen Familien gab es vorher noch nie derar-
tige Erkranktingen. Da die betroffenen Kinder bei der Geburt
noch voéllig“gesund erscheinen konnen, ist das Neugebore-
nenscreening ‘wichtig, um die Kinder rechtzeitig vor schwe-
ren Erkrankungen und‘deren Folgen, wie z.B. Stdrungen der
geistigen und korperlichen ) Entwicklung zu bewahren.

Aus dieser Untersuchung dllein lassen sich keine Aussagen

Uber familiare Risiken ableiten.

Wer erfahrt das Testergebnis?

In jedem Falle erhalt der Einsender der Blutprobe (Arzt in
der Geburtsklinik, Hebamme) innerhalb wenigey’ Tage einen
schriftichen Befund vom Screeninglabor. In “dringenden
Fallen wird zusatzlich direkt mit den Eltern Kontakt4aufge-
nommen. Geben Sie deshalb fir die Testkarte Ihre Telefon<
nummer und Ihre Anschrift an, unter der Sie in den ersten
Tagen nach der Geburt erreichbar sein werden. Friherken-
nung und Friihbehandlung fur betroffene Neugeborene sind
nur moglich, wenn alle Beteiligten — Eltern, Klinik bzw.
Kinderarzt und Screeninglabor — ohne Zeitverlust zusam-
menarbeiten, damit die Untersuchungsergebnisse recht-

zeitig erhoben und kontrolliert werden.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis eines Screening-Testes ist noch keine arzt-
liche Diagnose. Mit dem Testergebnis kdnnen entweder die
betreffenden untersuchten Stérungen weitgehend ausge-
schlossen werden, oder eine weitere diagnostische Unter-
suchung bei Verdacht auf eine Erkrankung erforderlich
machen, z. B. durch eine Wiederholung des Testes. Eine
Wiederholung eines Testes kann aber auch notwendig sein,
wenn zum Beispiel der Zeitpunkt der Blutabnahme nicht

optimal war.

Konnen diese Krankheiten geheilt werden?

Alle genannten Stoffwechseldefekte und endokrinen Sto-
rungen sind angeboren und kénnen deshalb nicht geheilt
werden. Jedoch konnen die Auswirkungen dieser angebo-
renen Stérungen mit einer entsprechend friihzeitigen Be-
handlung vermieden oder zumindest vermindert werden. Die
Behandlung besteht in einer Spezialdiat und/oder in der
Einnahme von bestimmten Medikamenten. Stoffwechsel-
spezialisten stehen fur die Beratung und Betreuung im

Verdachts- oder Krankheitsfall zur Verfugung.

Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig. Die
Kosten der Untersuchung werden von den gesetzlichen
Krankenkassen ubernommen.

Das Ergebnis der Untersuchung unterliegt der &rztlichen
Sehweigepflicht. Die Testkarten werden nach einem Zeit-
yaum von 3 Monaten vernichtet.

Ihr Eipverstandnis umfasst nur die oben genannten Ziel-

erkrankungen.
Wir sind mit\der Wntersuchung einverstanden.

Datum, Unterschrift mind. eines/r Personensorgeberechtigten



Anlage 3

Kinder-Richtlinien

Adrenogenitales Syndrom

Hormonstérung durch Defekt der Nebenniergnrinde: Verménn-
lichung bei Médchen, maglicher todlicher Verlaufbei Salzverlust-
krisen. Behandlung durch Hormongaben (Haufigkeit ¢a? 1/10.000
Neugeborene).

Ahornsirupkrankheit

Defekt im Abbau von Aminoséuren: geistige Behinderung, Koma,
moglicher tédlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat (Hau-
figkeit ca. 1/200.000 Neugeborene).

Biotinidasemangel

Defekt im Stoffwechsel des Vitamins Biotin: Hautverdnderungen,
Stoffwechselkrisen, geistige Behinderung, mdglicher todlicher
Verlauf. Behandlung durch Biotingabe (Haufigkeit ca. 1/80.000

Neugeborene).

Carnitinstoffwechseldefekte

Defekt im Stoffwechsel der Fettsduren: Stoffwechselkrisen,
Koma, maoglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat
(Héufigkeit ca. 1/100.000 Neugeborene).

Galaktosdmie

Defekt im Verstoffwechseln von Milchzucker: Erblindung, kér-
perliche und geistige Behinderung, Leberversagen, mdglicher
todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat (Haufigkeit ca.
1/40.000 Neugeborene).

Glutaracidurie Typ |

Defekt im Abbau von Aminosauren: bleibende Bewegungsstdrun-
gen, plétzliche Stoffwechselkrisen. Behandlung durch Spezialdiat
und Aminoséuregabe (Haufigkeit ca. 1/80.000 Neugeborene).

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddriise: Schwere Stérung der
geistigen und korperlichen Entwicklung. Behandlung durch
Hormongabe (Héaufigkeit ca. 1/4.000 Neugeborene).

Isovalerianaciddmie

Defekt im Abbau von Aminoséuren: geistige Behinderung, Koma.
Behandlung durch Spezialdiat und Aminosduregabe (H&ufigkeit
ca. 1/50.000 Neugeborene).

LCHAD*, VLCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechsel von langkettigen Fettsduren: Stoffwech-
selkrisen, Koma, ‘Muskel- und Herzmuskelschwéche, mdglicher
todlicher Verlauf.Behandlung durch Spezialdiat, Vermeiden von

Hungerphasen. (Haufigkeit ca. 1/80.000 Neugeborene).

MCAD-Mangel

Defekt bei der Energiegewinnung” alis\Fettsduren: Stoffwechsel-
krisen, Koma, mdglicher tédlicher Vérlauf, Behandlung durch
Carnitingabe, Vermeiden von Hungerphasen.,{Haufigkeit ca.
1/10.000 Neugeborene).

Phenylketonurie

Defekt im Stoffwechsel der Aminosaure Phenylalanin: Krampf-
anfélle, Spastik, geistige Behinderung. Behandlung durch Spezial-
diat (Haufigkeit ca. 1/10.000 Neugeborene).

Hinweis:

Nicht bei allen oben genannten Erkrankungen kann die rechtzei-
tige Behandlung Krankheitsfolgen vollstandig verhindern. Eine
umgehende Behandlung erméglicht dem betroffenen Kind in den

meisten Fallen eine normale Entwicklung.
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