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Information fiir die Eltern (Personen-
sorgeberechtigte) zur Vorbereitung der
miindlichen Aufklirung fiir die Reihen-
untersuchung auf Mukoviszidose

Liebe Eltern,

zeitgleich mit dem erweiterten Neugeborenen-Screening
wird Ihnen eine Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose fiir
Ihr Kind angeboten.

Ziel dieser Reihenuntersuchung ist die frithzeitige Diagnose
von Mukoviszidose, damit méglichst frith mit einer Behand-
lung begonnen werden kann und so die Lebensqualitdt
und Lebenserwartung bei Kindern mit Mukoviszidose ver-
bessert wird. Die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
unterliegt den besonderen Regelungen des Gendiagnostik-
gesetzes.

Die nachfolgenden Informationen sollen lhnen helfen,
sich auf ein Aufklirungsgesprach mit lhrer Arztin bzw. lhrem
Arzt vorzubereiten.



Was ist Mukoviszidose?

Mukoviszidose (auch Zystische Fibrose genannt) ist eine

erbliche Krankheit, die ungefdhr1von 3300 Kindern betrifft.

Eine Genveranderung im sogenannten CFTR-Gen fithrt zu

einer Storung des Salzaustausches in Driisenzellen. Dies

wiederum ist Ursache fur die Bildung von zahflissigem

Schleim in den Atemwegen und anderen Organen, die sich
dadurch dauerhaft entziinden. Die Schwere der Krankheits-
zeichen kann aufgrund unterschiedlicher Genveranderun- .,
gen variieren. Haufig ist die Funktion der Bauchspeichel-

drise eingeschrankt. Dadurch sind betroffene Kinder oft K
untergewichtig und wachsen schlecht. Bei schweren Ver- Q
ldufen kann, infolge von wiederholten schweren Lungen @
ziindungen, die Lungenfunktion erheblich beeintrach@

werden.
&
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Wie kann Mukoviszjieg®se
behandelt werd(}?

Zurzeit gibt es keine%‘xde Therapie bei Mukoviszidose.
Allerdings konnenKrarkheitszeichen durch verschiedene
Therapieansdtz bessert oder gelindert werden, so dass
die Lebenﬂlrtung von Mukoviszidose-Patienten kon-
tinuierlichgestiegen ist. Die Behandlung der Mukoviszidose
bes s Inhalationen und Physiotherapie, einer beson-

éhorienreichen Erndhrung und Medikamenten. AufRer-
ist die Durchftthrung von regelmdfigen Kontrollunter-
@uchungen in spezialisierten Mukoviszidose-Einrichtungen
sinnvoll, um bereits frithe Veranderungen rechtzeitig behan-

> deln zu kénnen.



Warum ist eine Reihenunter-
suchung auf Mukoviszidose
sinnvoll?

Die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose ermoglicht
eine frithe Diagnosestellung. Mit einem frithen Behand-
lungsbeginn kann die korperliche Entwicklung der
betroffenen Kinder verbessert werden. Damit erhdht
sich auch die Chance auf ein langeres und gesiinderes
Leben.

Wie wird die Reihenunter- \(Q
suchung auf Mukoviszid
durchgefiihrt? ({\

Fur die Reihenuntersuchung auf viszidose ist in
der Regel keine zusitzliche Blu&b ahme notwendig.
Die Reihenuntersuchung a@ukoviszidose erfolgt zur
gleichen Zeit und aus di en Blutprobe, welche fir
das erweiterte Neu@&enen Screening bei lhrem Kind
abgenommen WI$ ese Blutprobe wird auf eine Filter-
paplerkaae@ t und an ein Labor geschickt.

Dort wird’zuerst das Enzym immunreaktives Trypsin (IRT)
beﬁm Bei einem erhdhten Wert erfolgt aus derselben
obe eine zweite Untersuchung auf das Pankreatitis-
ziierte Protein (PAP). Sollte das zweite Testergebnis
\@’ebenfalls erhoht sein, wird mit einem DNA-Test (Erbgut-
untersuchung) nach den hiufigsten Genverianderungen
gesucht, die bei Mukoviszidose auftreten. Wenn eine
oder zwei Genveranderungen gefunden werden, ist die
Reihenuntersuchung kontrollbediirftig.

Sollte bereits der erste Test (IRT) sehr hoch sein, ist die
Reihenuntersuchung allein dadurch kontrollbediirftig
und es werden die anderen Tests nicht mehr durchge-
fuihrt. Die Kombination der Testschritte fiihrt zu einer
grofRtmoglichen Genauigkeit und Sicherheit der Ergeb-
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nisse. Sehr selten kann es trotzdem vorkommen, dass
ein Kind an Mukoviszidose erkrankt ist und in dieser
Fritherkennung nicht auffallt.

Entsprechend den gesetzlichen Vorgaben im Gen-
diagnostikgesetz ist vor der Durchfithrung der Reihen-
untersuchung auf Mukoviszidose die Aufkldarung
durch eine Arztin oder einen Arzt zwingend erforder-
lich. Wird die Geburt durch eine Hebamme oder einen
Entbindungspfleger geleitet, kann die Reihenunter-
suchung auf Mukoviszidose bei lhrem 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 Blutp%@

notwendig. Im Gegensatz zur Reihenuntersuchung
auf Mukoviszidose sollte das erweiterte Neuge
nen-Screening idealerweise innerhalb der erste

72 Stunden erfolgen, da dort anders alst\ uko-
viszidose-Screening eine sofortige Th@ einleitung
fur die Mehrzahl der getesteten Egkrankungen ent-

scheidend ist. .
N

Die Blutprobe lhres Klnderd nach der Untersuchung

K@
QQ)

erden Sie iiber das

& enuntersuchungsergebnis
f

rmiert und was folgt
danach?

Das Labor teilt dem Einsender (Arztin/Arzt) der Blut-
probe innerhalb von 14 Tagen mit, ob der Befund
kontrollbediirftig oder normal ist. Uber ein normales
Ergebnis werden Sie nur auf Ihre ausdriickliche Nach-
frage informiert. Bei einem kontrollbedrftigen Ergeb-
nis wird sich der Einsender mit Ihnen in Verbindung
setzen und Sie an ein spezialisiertes Mukoviszidose-
Zentrum verweisen. Ein kontrollbedirftiges Ergebnis
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bedeutet noch nicht, dass Ihr Kind Mukoviszidose hat.
Nur 1von 5 Kindern mit einem kontrollbedirftigen
Ergebnis hat tatsachlich Mukoviszidose. Jedoch ist die
Wahrscheinlichkeit fiir eine sogenannte Anlagetrager-
schaft erhéht. Die Anlagetrager sind gesund, kénnen
jedoch diese Anlage an ihre Nachkommen weiterge-
ben. In jedem Fall wird Ihnen eine genetische Beratung
angeboten, damit Sie sich ausfihrlich tiber die Bedeu-
tung dieses Ergebnisses informieren kénnen.

Im Mukoviszidose-Zentrum wird zundchst eine Besta-
tigungsuntersuchung, in der Regel ein Schweil3test,
durchgefithrt und alles Weitere mit Ihnen besprochen.
Dieser Schweil3test ist ungefahrlich und schmerzfrei
und belastet lhr Kind nicht. Das Ergebnis wird Ihnes
unmittelbar nach der Untersuchung mitgeteilt. Mog-
licherweise sind weitere Untersuchungen erfarderlich.

Die Teilnahme an der Mukoviszidose-Reihenunter-
suchung ist freiwillig..Die Kosten der Untersuchung
werden von dertgesétzlichen Krankenkassen tiber-
nommen.

Die Ezgebnisse der Untersuchung unterliegen der
arztliehen Schweigepflicht und dirfen nicht ohne lhre
Eidwilligung an Dritte weitergegeben werden. Das
durchfiihrende Labor tibermittelt die Ergebnisse direkt
der verantwortlichen Person, die beauftragt ist, Sie

bei einem positiven Befund zu kontaktieren. Sie haben
das Recht lhre Einwilligung zur Mukoviszidose-Reihen-
untersuchung jederzeit zu widerrufen.

Eine Entscheidung fiir oder gegen eine Reihenunter-
suchung auf Mukoviszidose sollte auf der Basis fundier-
ter Informationen getroffen werden. Sie haben immer
die Mdglichkeit, Ihre Fragen mit Arztinnen oder Arzten
zu besprechen.



Ihre Einwilligung umfasst nur die Durchfiihrung der
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose sowie die Weiter-
gabe der hierfiir erforderlichen personenbezogenen
Daten.

Wir sind mit der Durchfiihrung der Reihenuntersuchung
auf Mukoviszidose und der Ubermittlung der hierfiir
erforderlichen Angaben einverstanden:

Datum, Unterschrift \®

mindestens eines/einer PersonensorgeberechtigtenQ

e genetische Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
@'wird von der Gendiagnostik-Kommission beim Robert
Koch-Institut befiirwortet.
=
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Die Versicherteninformation Information fiir die Eltern
(Personensorgeberechtigte) zur Vorbereitung der miindlichen
Aufkldrung fir die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
ist eine Anlage der Kinder-Richtlinie des Gemeinsamen
Bundesausschusses (G-BA).
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Der G-BA ist ein Gremium der gemeinsamen Selbstver- §

Zahndrzten, Psychotherapeutinnen und Psychothera
ten, Krankenhdusern und Krankenkassen in Deut&l'amd,
in dem seit 2004 auch Patientenvertreterinnermun
Patientenvertreter aktiv mitwirken. .

www.g-ba.de \

waltung von Arztinnen und Arzten, Zahnirztinnen uni@
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http://www.g-ba.de
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