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Sehr geehrte, liebe Eltern,

wir wiinschen dem neuen Erdenblirger und seinen Eltern alles Gute. Wir hoffen mit
lhnen auf eine gute und gesunde Entwicklung lhres Kindes bzw. lhrer Kinder.

Einige wenige Neugeborenen tragen bereits zur Geburt die Anlagen zu Erkrankun-
gen in sich, die im weiteren Leben Bedeutung haben kdnnen. Manche Kinder beno-
tigen fur ein ungestortes Heranwachsen von Anfang an arztliche Betreuung, Medi-
kamente, eine spezielle Erndhrung oder apparative Hilfen. Deshalb werden bei allen
Neugeborenen in den ersten Lebenstagen spezielle Vorsorgeuntersuchungen emp-
fohlen. Das umfasst am Universitatsklinikum Tubingen folgende Schritte:

. Neugeborenen-Hormon und -Stoffwechselscreening
. Mukoviszidose-Screening

. Neugeborenen-Horscreening

. Pulsoxymetrie-Screening auf angeborene Herzfehler
. Vitamin K-Gabe

Screening heif’t erfolgreiche Vorsorge. Alle Untersuchungen sind durch Studien be-
legt. Sie werden von Fachleuten und Fachgremien als duBerst wichtig und hilfreich
angesehen und vom Gemeinsamen Bundesausschuss (GBA) ausdricklich empfoh-
len.

Neugeborenen-Hormon- und Stoffwechsel-Screening

Angeborene Stérungen (unter anderem Hormonmangelzustande und Stoffwechsel-
stérungen) kénnen bereits in den ersten Lebenstagen eine arztliche Behandlung er-
fordern. Dies kann auch notwendig sein, wenn Entwicklung und Verhalten des Kin-
des zunachst ganz normal erscheinen. Weil einige dieser Besonderheiten mit den
sonst iblichen Untersuchungen nicht erkannt werden kénnen, werden in einem
Speziallabor, dem sogenannten Screening-Labor, Blutuntersuchungen durchgefiihrt.
So kann man ggf. rechtzeitig ein fehlendes Hormon ersetzen, ein bestimmtes Vita-
min verabreichen oder durch eine spezielle Didt oder andere medizinische Behand-
lungen mogliche Gesundheitsschaden abwenden. In den meisten Féllen kann so
eine (weitestgehend) normale Entwicklung der Kinder ermdoglicht werden.

Was wird untersucht?

Fur die Untersuchung im Speziallabor werden Ihrem Kind einige Tropfen Blut ab-
genommen. Sie werden auf Filterpapier, der sogenannten Trockenblutfilterkarte
aufgetropft und an das Screening-Labor geschickt. Das Blut wird entsprechend
den Richtlinien des Gemeinsamen Bundesausschusses der Arzte und der Kran-
kenkassen und der arztlichen Fachgesellschaften auf eine Reihe von Stérungen
im Hormonhaushalt und verschiedenen Stoffwechselwegen untersucht.

Als zusatzliche Leistung schlieRt das Stoffwechselscreening in unserem Haus die Un-
tersuchung auf Favismus ein, der sich auch als Medikamentenunvertraglichkeit und
durch verstarkte Neugeborenengelbsucht duBern kann.

Die Untersuchungsmethoden des Screening-Labors unterliegen dabei einer kontinu-
ierlichen Weiterentwicklung sowie einer nationalen und internationalen Qualitats-
kontrolle.

Die Blutentnahme

Das Blut fiir die Vorsorgeuntersuchung sollte zwischen der 36. und der 72. Lebens-
stunde lhres Kindes abgenommen werden. Falls Ihr Kind vor der 36. Lebensstunde
aus der Klinik entlassen wird, fordern die Richtlinien eine erste Blutentnahme noch
in der Klinik und eine zweite Blutentnahme spéter z.B. bei Ihrem Kinderarzt, da ei-
nige Krankheitsanlagen erst nach der 36. Lebensstunde entdeckt werden konnen.

Eine zweite Blutentnahme kann auch dann notwendig sein, wenn die im Labor ge-
messenen Blutwerte Uberprift werden missen. Dabei bedeutet eine Neuanforde-
rung von Blut noch nicht, dass Ihr Kind krank ist. Oft hat sich der Stoffwechsel des
Neugeborenen einfach noch nicht vollstandig auf das Leben auRerhalb des Mutter-
leibes eingestellt.

Das Filterpapier mit den Blutstropfen Ihres Kindes wird fiir 3 Monate aufgehoben
und danach vernichtet.

Weitere MaRBnahmen sind nur selten notwendig. Man sollte jedoch wissen, dass nur
ein Teil der angeborenen Stérungen mit den Screening-Methoden erkennbar sind.
Sollten spater unklare Krankheitszeichen auftreten, ist arztliche Hilfe in jedem Fall
erforderlich.

Was geschieht, wenn die Vorsorgeuntersuchung auf eine Krank-
heit hinweist?

Fast immer kann den betroffenen Kindern geholfen werden. Zunéchst ist eine aus-
fhrliche Untersuchung des Kindes beim Kinderarzt oder in einer spezialisierten Kin-
derklinik erforderlich. Dabei werden oft zusatzlich Blut oder Urin untersucht. Sollte
sich der Verdacht auf das Vorliegen einer angeborenen Gesundheitsstorung be-
wahrheiten, dann erkldren Ihnen die beteiligten Arzte, welche Behandlung erforder-
lich ist. In manchen Féllen genligt die Einnahme von Medikamenten, in anderen Fal-
len ist die Einhaltung einer besonderen Erndhrungsform fiir eine gesunde Entwick-
lung notwendig.

Wer erhilt die Ergebnisse der Laboruntersuchungen?

Die Untersuchungsergebnisse sind streng vertraulich. Sie unterliegen der arztlichen
Schweigepflicht und werden dem Einsender (das sind z.B. die Geburtsklinik, Kinder-
klinik, Inre Hebamme oder lhre Arztpraxis) schriftlich mitgeteilt.

Kosten

Screening-Untersuchungen fiir Neugeborene im Rahmen des Erweiterten Neugebo-
renen-Screening nach der Kinder-Richtlinie des Gemeinsamen Bundesausschusses
der Arzte und Krankenkassen sind seit dem 1.4.2005 Leistung der gesetzlichen Kran-
kenversicherung. Privatpatienten/ Wahlleistungspatienten mit Wahlleistung fir das
Kind erhalten eine Rechnung fiir die Einzelpositionen nach der Gebiihrenordnung
fiir Arzte. Meist werden die Kosten dann von den Kassen zumindest teilweise erstat-
tet. Kosteninformationen werden vom Labor gern zur Verfligung gestellt.


http://www.uni-frauenklinik-tuebingen.de/
http://www.medizin.uni-tuebingen.de/kinder/de

Wonach wird gesucht?

Das im Universitatsklinikum Tubingen durchgefiihrte erweiterte Neugeborenen-
Stoffwechsel-Screening dient der Frilherkennung von folgenden angeborenen Stoff-
wechseldefekten und hormonellen Stérungen:

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddriise: Schwere Stérung der geistigen und kor-
perlichen Entwicklung. Behandlung durch Hormongabe. (Haufigkeit: ca. 1/4000
Neugeborene)

Phenylketonurie

Defekt im Stoffwechsel der Aminosdure Phenylalanin: Krampfanfalle, Spastik, geis-
tige Behinderung. Behandlung durch Spezialdiat. (H4ufigkeit: ca. 1/10 000 Neugebo-
rene)

Galaktosédmie

Defekt im Verstoffwechseln von Milchzucker: Erblindung, kérperliche und geistige
Behinderung, Leberversagen, moglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezi-
aldiat. (Haufigkeit: ca. 1/40 000 Neugeborene)

Adrenogenitales Syndrom

Hormonstorung durch Defekt der Nebennierenrinde: Vermannlichung bei Madchen,
moglicher todlicher Verlauf bei Salzverlustkrisen. Behandlung durch Hormongaben.
(Haufigkeit: ca. 1/10 000 Neugeborene)

MCAD-Mangel

Defekt bei der Energiegewinnung aus Fettsduren: Stoffwechselkrisen, Koma, mogli-
cher todlicher Verlauf. Behandlung durch Carnitingabe, Vermeiden von Hungerpha-
sen. (Haufigkeit: ca. 1/10 000 Neugeborene)

Isovalerianacidémie
Defekt im Abbau von Aminosauren: geistige Behinderung, Koma. Behandlung durch
Spezialdiat und Aminosaurengabe. (Haufigkeit: ca. 1/50 000 Neugeborene)

LCHAD-, VLCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechsel von langkettigen Fettsauren: Stoffwechselkrisen, Koma,
Muskel- und Herzmuskelschwache, moglicher tédlicher Verlauf. Behandlung durch
Spezialdiat, Vermeiden von Hungerphasen. (Haufigkeit: ca. 1/80 000 Neugeborene)

Biotinidasemangel

Defekt im Stoffwechsel des Vitamins Biotin: Hautverdanderungen, Stoffwechselkri-
sen, geistige Behinderung, moglicher tédlicher Verlauf. Behandlung durch Biotin-
gabe. (Haufigkeit: ca. 1/80 000 Neugeborene)

Glutaracidurie Typ |

Defekt im Abbau von Aminosduren: bleibende Bewegungsstorungen, plotzliche
Stoffwechselkrisen. Behandlung durch Spezialdidt und Aminosdurengabe.
(Haufigkeit: ca. 1/80 000 Neugeborene)

Carnitinstoffwechseldefekte

Defekt im Stoffwechsel der Fettsduren: Stoffwechselkrisen, Koma, moglicher todli-
cher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat. (Haufigkeit: ca. 1/100 000 Neugebo-
rene)

Ahornsirupkrankheit

Defekt im Abbau von Aminosauren: geistige Behinderung, Koma, méglicher todli-
cher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat. (Haufigkeit: ca. 1/200 000 Neugebo-
rene)

Immundefizienzen (SCID)

SCID ist ein Syndrom bzw. ein Sammelbegriff flir mehrere Erkrankungen, bei denen
schwere Stérungen der Immunabwehr auftreten. Verschiedene Formen von SCID
kénnen u.a. Uber zwei Parameter bestimmt und unterschieden werden: TREC fir
den Mangel (Defizienz) an T-Lymphozyten und KREC (Kappa-deleting recombination
excision circles) als Mangel der B-Lymphozyten. Wegen der schweren Stérung der
Immunabwehr sollen die betroffenen Kinder entdeckt werden, bevor sie einer In-
fektion ausgesetzt sind. Die Kinder mit Immundefizienzen dirfen auch nicht mit Le-
bendimpfstoffen geimpft werden. Daher ist es wichtig, die betroffenen Kinder fri-
hestmoglich zu entdecken. (Haufigkeit ca. 1:32.500)

Sichelzellkrankheit (SCD)

Verformung der roten Blutzellen (Sichelzellen) fiihrt zu Blutarmut, einer erhéhten
Zahflussigkeit des Blutes und einer schlechteren Sauerstoffversorgung der Organe.
Langfristig Organschadigung. Akute Komplikationen u. a. Hirninfarkt, Nierenversa-
gen, Milzinfarkt, Blutvergiftung und Blutarmut. Behandlungsansatz umfasst Aufkla-
rung und Anleitung zu VerhaltensmaBnahmen, Infektionsprophylaxe (z.B. Impfun-
gen), Gabe von Hydroxycarbamid, gegebenenfalls Transfusionen und gegebenen-
falls als weiterer Behandlungsansatz die Stammzelltransplantation. Unbehandelt
kann es etwa ab dem 3. Lebensmonat zu Symptomen kommen (Haufigkeit: ca. 1/3
950 Neugeborene).

Spinale Muskelatrophie (SMA)

Mangel eines bestimmten Proteins (Survival-Motor-Neuron (SMN)-Protein) fihrt zu
einer zunehmenden Muskelschwéche mit riicklaufiger Entwicklung der Motorik und
Einschrankung der Lungenfunktion. Die Therapie erfolgt medikamentés und symp-
tomatisch (physiotherapeutisch, rehabilitativ, orthopadisch, psychologisch). Die ers-
ten Krankheitssymptome bei Kindern mit infantiler SMA (der haufigsten und
schwersten Auspragung) treten bis zum 6. Lebensmonat auf. Unbehandelt verster-
ben diese Kinder innerhalb von 1 bis 2 Jahren (Hiufigkeit: ca. 1/6 000 bis 1/11 000
Neugeborene).

Hinweise:

Nicht bei allen oben genannten Erkrankungen kann die rechtzeitige Behandlung
Krankheitsfolgen vollstéandig verhindern. Eine umgehende Behandlung ermdoglicht
dem betroffenen Kind jedoch in den meisten Féllen eine normale Entwicklung.

Die Durchfiihrung des Neugeborenen-Stoffwechsel-Screenings erfolgt entsprechend
der Regelungen des Gendiagnostikgesetzes (GenDG).

Eine Analyse der Proben im Labor kann daher nur mit lhrem Einversténdnis erfol-
gen!

Das Stoffwechselscreening nimmt als bereits umgesetzte genetische Reihenuntersu-
chung eine Sonderstellung ein, weil zahlreiche Aspekte bereits durch die Kinder-
richtlinien des Gemeinsamen Bundesausschusses geregelt sind.

Das Mukoviszidose-Screening

Zeitgleich mit dem Neugeborenen Hormon- und Stoffwechselscreening wird lhnen
eine Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose fiir Ihr Kind angeboten. Sie unterliegt
den besonderen Regelungen des Gendiagnostikgesetzes.

Durchfiihrung des Mukoviszidose-Screenings

In der Regel ist keine zusatzliche Blutabnahme notwendig; das Screening auf Muko-
viszidose erfolgt aus derselben Trockenblutprobe, welche fiir das erweiterte Neuge-
borenen-Screening bei lhrem Kind abgenommen wird. Entsprechend der gesetzli-
chen Vorgaben im Gendiagnostikgesetz ist vor der Durchfiihrung der Reihenunter-
suchung auf Mukoviszidose die Aufklarung durch eine Arztin oder einen Arzt erfor-
derlich. Wurde die Geburt ausschlieRlich durch eine Hebamme geleitet, kann die
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose bei Ihrem Kind bis zum Alter von vier Le-
benswochen bei einer Arztin oder einem Arzt, beispielsweise bei der U2, nachgeholt
werden.

Behandlung der Mukoviszidose

Zurzeit gibt es keine heilende Therapie bei Mukoviszidose. Allerdings kdnnen Krank-
heitszeichen durch verschiedene Therapieansatze verbessert oder gelindert wer-
den, so dass die Lebenserwartung von Mukoviszidose-Patienten kontinuierlich ge-
stiegen ist. Hierfir ist ein friihes Erkennen der Erkrankung wichtig, welches die vor-
geschlagene Reihenuntersuchung erméglicht. Mit einem friihen Behandlungsbeginn
kann die korperliche Entwicklung der betroffenen Kinder verbessert werden. Damit
erhoht sich auch die Chance auf ein langeres und geslinderes Leben.

Information liber das Screening-Ergebnis

Wir werden uns nur bei einem kontrollbedurftigen Ergebnis mit Ihnen in Verbin-
dung setzen und Sie dann an ein spezialisiertes Mukoviszidose-Zentrum verweisen.
Ein kontrollbedrftiges Ergebnis bedeutet noch nicht, dass Ihr Kind Mukoviszidose
hat. Nur eins von funf Kindern mit einem kontrollbedurftigen Ergebnis hat tatsach-
lich Mukoviszidose.

Freiwilligkeit d. Teilnahme, Datenschutz, Kosten

Die Teilnahme am Mukoviszidose-Screening ist freiwillig. Die Ergebnisse der Unter-
suchung unterliegen der arztlichen Schweigepflicht und dirfen nicht ohne lhre Ein-
willigung an Dritte weitergegeben werden. Das durchfiihrende Labor Gibermittelt
die Ergebnisse direkt an die verantwortliche Person, die beauftragt ist, Sie bei einem
abklarungsbedirftigen Befund zu kontaktieren. Sie haben das Recht, Ihre Einwilli-
gung zum Mukoviszidose-Screening jederzeit zu widerrufen.

Die Reihenuntersuchung ist eine Leistung der gesetzlichen Krankenkasse. Klinik-Pa-
tienten mit Wahlleistung (,,Chefarzt-behandlung”), ambulante Privatpatienten und
Selbstzahler erhalten eine Rechnung fir die Einzelpositionen nach der Gebuhren-
ordnung fiir Arzte (GOA). Die Kosten werden zumeist von den Versicherungen
und/oder der Beihilfestelle entsprechend den versicherten Tarifen zumindest teil-
weise erstattet.



Das Neugeborenen-Horscreening

Bleibende Horstérungen treten bei 1-2 von 1000 Neugeborenen auf. Unbehandelt
konnen diese Erkrankungen zu Stérungen der Hor- und Sprachentwicklung und
nachfolgend der geistigen Entwicklung fiihren. Um solche Horstérungen zu erken-
nen, wird eine Friherkennungsuntersuchung fiir alle Neugeborenen angeboten, das
sogenannte Neugeborenen-Horscreening.

Wann und wie wird untersucht?

Das Horscreening wird in den ersten Lebenstagen lhres Kindes durchgefiihrt, mog-
lichst vor der Entlassung aus dem Universitatsklinikum Tiibingen. Die Tests sind vol-
lig schmerzfrei und kénnen auf der Wochenstation in lhrem Zimmer bzw. auf den
Stationen der Kinderklinik durchgefiihrt werden, wahrend lhr Kind schlaft, am bes-
ten nach dem Futtern. Sie brauchen die Untersuchung lhres Kindes nicht anzumel-
den. Eine geschulte Mitarbeiterin des Screening-Teams wird Sie und lhr Kind in den
ersten Lebenstagen in Ihrem Zimmer aufsuchen und ansprechen.

Wie kann man eine Horstérung feststellen?

Flr das Neugeborenen-Horscreening werden zwei Verfahren angewendet: die Mes-
sung der ,,otoakustischen Emissionen” (OAE) und die ,Hirnstammaudiometrie”.
Beide Verfahren konnen ohne Mitarbeit Ihres Kindes angewendet werden. Am bes-
ten ist es sogar, wenn Ihr Kind bei der Untersuchung schlaft.

Was bedeutet das Testergebnis?

Waihrend ein unauffalliges Ergebnis eine Horstérung weitgehend ausschlieft, be-
deutet ein auffalliges Screening-Ergebnis nicht, dass lhr Kind schlecht hért, sondern
dass zundchst einmal das Screening-Ergebnis kontrolliert werden muss.

Aufféllige Befunde beim Hor-Screening im Universitatsklinikum Tubingen werden in
der Regel in der Hals-Nasen-Ohren-Klinik des Universitatsklinikums Ttibingen nach-
untersucht. Die Mitarbeiterinnen des Screening-Teams werden in diesem Fall ein
Fax mit Ihren Kontaktdaten an die HNO-Klinik der Universitat Tiibingen versenden.
Von dort werden Sie zu einer weiterflihrenden Hortestung lhres Kindes in den
nachsten Tagen - in der Regel von Zuhause - eingeladen.

Kénnen Horstorungen bei Neugeborenen behandelt werden?

Neugeborenen-Horstérungen lassen sich in den meisten Féllen nicht heilen, aber so
wirksam behandeln, dass eine weitgehend normale Entwicklung des Kindes zu er-
warten ist. Die Behandlungen sind umso wirksamer, je friher sie erfolgen.

Kann ich das Neugeborenen-Hérscreening nachholen?

Sollte das Neugeborenen-Haorscreening nicht wahrend ihres Aufenthaltes im Univer-
sitatsklinikum Tubingen durchgefiihrt worden sein, haben Sie die Moglichkeit diens-
tags und donnerstags um 18.30 Uhr auf die Wochenstation der Frauenklinik (Ebene
5) zu kommen und dieses dort nachzuholen. Naturlich kénnen Sie auch ihren Kin-
derarzt ansprechen, um das Screening durchfiihren zu lassen. Allerdings fiihren
nicht alle Kinderéarzte diese Untersuchung durch. Kommen Sie einfach auf die Wo-
chenstation (Station 59, Ebene 5) und melden sich beim Pflegepersonal. Bitte brin-
gen Sie unbedingt das gelbe Untersuchungsheft Ihres Kindes zum Screening mit.

Was bedeutet der Begriff Tracking des Neugeborenen-Hérscree-
nings?

Unter dem Begriff Tracking versteht man die Nachverfolgung von Kontrolluntersu-
chungen im Screening auffélliger Kinder. Es ist also eine Erganzung der eigentlichen
Hoérscreening-Untersuchung und unterstitzt die rechtzeitige Feststellung und damit
Einleitung einer Behandlung bei einer Horstérung durch Fachkréfte (Padaudiolo-
gen). Das Angebot erfolgt durch das Land Baden-Wiirttemberg in Kooperation mit
dem Universitatsklinikum Heidelberg und der Geschéftsstelle Qualitatssicherung im
Gesundheitswesen Baden-Wiirttemberg GmbH (QiG BW GmbH). Die Teilnahme ist
freiwillig. Die Kosten werden von den gesetzlichen Krankenkassen sowie dem Land
Baden-Wirttemberg lbernommen.

Fir die Durchfiihrung des Trackings im Neugeborenen-Hérscreening sind die Anga-
ben zu den personenidentifizierenden Daten der Mutter und des Kindes eine
Grundvoraussetzung. Ohne diese Angaben und lhre Einwilligung zur Datenlibermitt-
lung (oder ggf. Personensorgeberechtigter) ist kein Tracking moglich.

Welche Daten werden erhoben?

Es handelt sich um die erhobenen Untersuchungsergebnisse zum Neugeborenen-
Horscreening (linkes Ohr: positiv/negativ; rechtes Ohr: positiv/negativ) Ihres Kindes
und die personenidentifizierenden Daten der Mutter (Name, Vorname, Adresse, Te-
lefon) und Ihres Kindes (Name, Vorname, Geburtsdatum) und ggfs. falls der Perso-
nensorgeberechtigte von der Mutter abweicht werden die Daten dieser Person
(Name, Vorname, Ad-esse, Telefon) ebenfalls erhoben.

Was passiert mit den Daten?

Die Geburts-/Kinderklinik Gbermittelt die Untersuchungsergebnisse verschlisselt an
die QiG BW GmbH in Stuttgart. Nur wenn die von der Geburtsklinik Gbermittelten
Untersuchungsergebnisse Ihres Kindes kontrollbedirftig sind, werden auch die
oben beschriebenen personenidentifizierten Daten verschlisselt an die QiG BW
GmbH und von dort weiter an die Trackingzentrale des Neugeborenen-Horscreening
in Heidelberg ibermittelt. Sind die Untersuchungs-ergebnisse lhres Kindes unauffal-
lig, werden keine Daten an die Trackingzentrale ibermittelt! Die Ubermittlung an
die Trackingzentrale in Heidelberg erfolgt monatlich. Die von der QiG BW GmbH
libermittelten persodnlichen Daten der Mutter und des Kindes werden ausschlielich
zur Kontaktaufnahme (Briefe, Telefonate) mit Ihnen, im Rahmen des Tracking-Ver-
fahrens, verwendet und zu keinem anderen als den genannten Zwecken verwendet
oder ausgewertet und nicht an unbefugte Dritte weitergegeben. Zugang zu diesen
personlichen Daten haben nur die berechtigten Mitarbeiter der QiG BW GmbH so-
wie der Trackingzentrale in Heidelberg. Die Mitarbeiter unterliegen selbstverstand-
lich der Schweigepflicht. Nach Abschluss des Trackings werden die Untersuchungs-
ergebnisse der Konfirmations-diagnostik des Kindes an die QiG BW GmbH verschlis-
selt zurtickgefihrt.

Die personenidentifizierenden Daten der Mutter und des Kindes werden 12 Monate
nach Beendigung des Trackings in der Trackingzentrale in Heidelberg geldscht. Die
Loschung der pseudonymisierten Daten in der QiG BW GmbH sowie der Tracking-
zentrale in Heidelberg erfolgt dann 10 Jahre nach Abschluss des Trackings. Sie ha-
ben jeder Zeit das Recht, von den Verantwortlichen Auskunft liber die von Ihrem
Kind gespeicherten personenbezogenen Daten zu verlangen. Ebenfalls konnen Sie
die Berichtigung unzutreffender Daten sowie die Léschung der Daten oder die Ein-
schrankung deren Verarbeitung verlangen.

Weitere sehr ausfiihrliche Unterlagen und Informationen finden Sie unter folgen-

dem Link: E m
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http://www.geqik.de/index.php?id=1702

Pulsoxymetrie-Screening auf angeborene Herzfehler

Die Haufigkeit angeborener Herzfehler betrédgt in Deutschland etwa 0,8%. Etwa
0,1% sind dabei sogenannte kritische Herzfehler. Aus wissenschaftlichen Untersu-
chungen weill man, dass ein erheblicher Anteil dieser kritischen Herzfehler in den
ersten Lebenstagen klinisch unentdeckt bleibt und dass die betroffenen Kinder ohne
Diagnose derselben nach Hause entlassen werden.

Bei der Umstellung des Blutkreislaufes in den Tagen nach der Geburt kénnen diese
Kinder in eine lebensbedrohliche Kreislaufsituation geraten. Die Sterblichkeit von
Kindern an einem unerkannten kritischen Herzfehler wird auf 1-5/100000 Neugebo-
rene geschatzt, was 7-35 Fallen in Deutschland pro Jahr entsprechen wiirde.

Welchen Vorteil hat ein Pulsoxymetrie-Screening?

Ein Screening mittels Pulsoxymetrie kann bei klinisch unauffalligen Kindern mit kriti-
schen Herzfehlern zu einer friihzeitigeren Diagnose filhren und damit helfen, le-
bensbedrohliche Zustdnde zu vermeiden.

Was versteht man unter Pulsoxymetrie und wie wird das Pulsoxy-
metrie-Screening durchgefihrt?

Die Pulsoxymetrie misst durch die gesunde Haut hindurch (,nicht invasiv”) vollig
schmerzfrei die arterielle Sauerstoffsattigung des Blutes lhres Kindes. Fir die Mes-
sung verwenden wir einen Klebesensor oder einen Clip, der beim Screening fir we-
nige Minuten am Full angebracht wird, und der ein spezielles, rétliches Messlicht
ausstrahlt. Die Messung fiihrt unser Screening-Team in der Regel gleichzeitig mit
dem Horscreening durch.

Wann ist das Pulsoxymetrie-Screening auffallig?

Sauerstoffsattigungswerte von 95-100% sind normal. Treten niedrigere Werte auf,
wird die Messung zwei Mal wiederholt. Gleichzeitig werden die Kinderarzte infor-
miert, die lhr Kind zeitnah untersuchen und das weitere Vorgehen festlegen. Auch
bei zunachst nur leichten Krankheitszeichen erfolgt eine Verlegung lhres Kindes auf
eine kinderarztliche Station, um die Ursachen zu kldren und ggf. eine friihzeitige
Therapie einzuleiten, bevor es lhrem Kind schlechter geht.



Vitamin-K-Gabe zur Prophylaxe von Vitamin-K-Man-
gelblutungen

Vitamin K ist ein fettl6sliches Vitamin, dass eine wichtige Bedeutung in der Blutge-
rinnung hat (K von Koagulation). Im Normalfall wird es in ausreichender Menge aus
griinen Pflanzen aufgenommen (K1) und zusatzlich noch von Darmbakterien gebil-
det (K2). Ein Vitamin-K-Mangel ist also bei gesunden Sduglingen und im weiteren Le-
ben extrem selten.

Neugeborene erhalten Vitamin K im Mutterleib und spater Gber die Muttermilch,
die aber nur relativ wenig Vitamin K enthalt. Im Normalfall ist diese Menge ausrei-
chend. Unter bestimmten Bedingungen (Medikamenteneinnahme der Mutter, ins-
besondere einige Medikamente, die bei Krampfleiden eingesetzt werden und Ver-
dauungsstérungen bei Neugeborenen und kleinen Sauglingen) kann die aufgenom-
mene Menge allerdings zu gering sein. In diesen Fallen kann es zum Auftreten eines
Vitamin-K-Mangels beim Neugeborenen kommen. Dieser duRert sich zu Beginn
meist mit Blutungen aus dem Magen, Darm, Nabel bzw. der Kopfschwarte. In selte-
nen Féllen kann es aber auch zu Hirnblutungen kommen. Diese findet man beson-
ders bei der sehr seltenen Spatform, die in den ersten 3 Lebensmonaten auftreten
kann.

Deshalb wird empfohlen, allen Neugeborenen unmittelbar nach der Geburt, im Al-
ter von 3-10 Tagen und mit ca. 4 Wochen jeweils 2mg Vitamin K zu verabreichen.
Durch diese Prophylaxe tritt dieses Krankheitsbild praktisch nicht mehr auf.

Der in den 1990er Jahren geduRerte Verdacht, dass ein Zusammenhang zwischen
der Vitamin-K-Gabe und dem Auftreten von Tumoren bestehen kénnte, konnte
mittlerweile entkraftet werden.

Muss lhr Kind am Neugeborenenscreening teilnehmen?

Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig. Zum Wohle lhres Kindes
empfehlen wir Ihnen, das Screening auf jeden Fall durchfiihren zu lassen. Wenn Sie
mit einer der Screening-Untersuchungen jedoch nicht einverstanden sind, informie-
ren Sie bitte die Mitarbeiterinnen des Screening-Teams, die betreuenden Hebam-
men auf der Wochenstation oder das Personal der Kinderklinik und vermerken dies
im Aufklarungsfeld dieses Informationsbogens. Wir kommen in diesen Féllen noch
einmal in einem weiteren Aufklarungsgesprach auf Sie zu.

Information iiber die Screening-Ergebnisse

Beim Hor- Und Pulsoxymetrie-Screening liegen die Ergebnisse sofort vor und wer-
den Ihnen bei der Entlassung mitgeteilt.

Da das Stoffwechselscreening in einem externen spezialisierten Labor durchgefihrt
wird, dauerte es bis zum Ricklauf der Ergebnisse in der Regel 3-4 Tage, also meis-
tens bis nach der Entlassung. Wir werden uns nur bei einem kontrollbedirftigen Er-
gebnis mit Ihnen in Verbindung setzen, um die Kontrolluntersuchung einzuleiten.
Ein auffalliges Ergebnis bedeutet zunachst in vielen Fallen noch nicht, dass Ihr Kind
wirklich ein Problem hat, sollte aber unbedingt kontrolliert werden.

Riickfragen und weitere Informationen

Fur eventuelle Riickfragen und weitere Information stehen Ihnen die Mitarbeiterin-
nen und Mitarbeiter auf der Wochenstation bzw. der Kinderklinik zur Verfligung.

Diese werden Sie bei sehr speziellen Fragen gerne an die zustindigen Arzte verwei-
sen.

Folgende Abteilungen begleiten das Screening im Uni-
versitatsklinikum Tiibingen:

Universitdts-Frauenklinik Tiibingen

Arztliche Direktorin: Prof. Dr. med. S. Brucker
CalwerstralRe 7

72076 Tubingen

Abteilung Neonatologie und neonatologische Intensivmedizin der Klinik fiir Kinder-
heilkunde und Jugendmedizin Tiibingen

Arztlicher Direktor: Prof. Dr. Ch. P. Poets

Calwerstrale 7

72076 Tubingen

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

Im Neuenheimer Feld 669

69120 Heidelberg

Qualitdtssicherung im Gesundheitswesen Baden-Wiirttemberg GmbH (QiG BW
GmbH)

Dr. med. Ingo Bruder, Arztlicher Leiter

Birkenwaldstrafe 151

70191 Stuttgart

Klinik fiir Hals-Nasen-Ohren-Heilkunde
Universitdtsklinikum Tiibingen

Arztlicher Direktor: Prof. Dr. H. Léwenheim
Elfriede-Aulhorn-StraRe 5

72076 Tubingen
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Einverstandnis- -
erkldarung o,

Neugeborenen-Screening, Vitamin K

Name des Kindes

Geburtsdatum:

Ich/Wir habe(n) das Informationsblatt ,Information und
Aufklarung zum Neugeborenen-Screening des Universi-
tatsklinikums Tubingen“ erhalten und gelesen und ver-

standen.

Ich/Wir gebe(n) mein/unser Einverstandnis zu folgenden
Screening-Untersuchungen bei meinem/unserem Kind

(bitte rechts ankreuzen)

Ggf. Anmerkungen:

O Ich/Wir wiinsche(n) die Durchfiihrung aller angegebener pro-
phylaktischer und Screening-MaRnahmen

oder

O Ich/Wir lehne(n) alle im Rahmen Neugeborenen-Screening des
Universitatsklinikum Tibingen empfohlenen MaRnahmen bei
unserem Kind ab.

Den Aufklarungstext haben wir gelesen und verstanden. Im
personlichen Arztgesprach hatten wir Gelegenheit Fragen zu
stellen.

oder

O Ich/Wir wiinsche(n) nur die Durchfiihrung folgender prophy-
laktischer und Screening-MaRnahmen

O die Durchfiihrung des Neugeborenen-Stoffwechselscree-
ning
[ das Mukoviszidose-Screening
0 Das Neugeborenen-Horscreening

Teilnahme am Tracking fiir das Neugeborenen Horscree-
nings

ad Das Pulsoxymetrie-Screening auf Herzfehler (nicht mog-
lich bei ambulanter Entbindung)

O Die Vitamin K-Gabe

Die geplanten prophylaktischen
MaRnahmen / Untersuchungen umfassen:

1. Die Durchfiihrung des Neugeborenen-Stoffwechsel-scree-
ning, einschlieRlich der erforderlichen Blutentnahme und
den Untersuchungen durch das spezialisierte Screening-La-
bor Heidelberg und ggf.

o das Mukoviszidose-Screening (Anmerkung: Eine Aufkla-
rung entsprechend den Forderungen des Gendiagnostikge-
setzes ist in der Klinik erfolgt.)

2. Das Neugeborenen-Hérscreening einschliefRlich der freiwil-
ligen Teilnahme am Tracking des Neugeborenen-Horscree-
ning. Bei nicht erfolgter oder kontrollbedirftiger Untersu-
chung erfolgt die Ubermittlung der personenbezogenen
Daten der Mutter und des Kindes an die QiG BW GmbH und
Trackingzentrale Heidelberg.

3. Das Pulsoxymetrie-Screening auf Herzfehler (nicht moglich
bei ambulanter Entbindung)

4. Die Vitamin K-Gabe

Ich weil/Wir wissen, dass ich/wir diese Zustimmung jederzeit
schriftlich oder miindlich, ohne Angabe von Griinden und ohne
Nachteile fur die weitere medizinische Versorgung meines/un-
seres Kindes, widerrufen kann/kénnen.

Eine Kontaktaufnahme nach der Entlassung erfolgt nur,
wenn das Neugeborenen-Stoffwechselscreening ein kontroll-
bedurftiges Ergebnis zeigen sollte.

O Ich/Wir werde(n) mit meinem/unserem Kind vor der 36. Le-
bensstunde das Klinikum verlassen und das Screening (Stoff-
wechsel- und Horscreening) ambulant (z.B. beim Kinderarzt o-
der durch die Hebamme) im Alter von 36-72 Stunden durchfiih-
ren lassen (einzeitiges Vorgehen).

Anmerkung: Eine Aufklarung entsprechend den Forderungen
des Gendiagnostikgesetzes ist in der Klinik erfolgt. Damit kann
neben ihrem Kinderarzt auch Ihre betreuende Hebamme das
Screening veranlassen.

Ich/Wir wiinsche(n) aber eine zusétzliche Frithabnahme des
Screenings vor der 36. Lebensstunde (zweizeitiges Vorgehen).

Unterschriften

Tlbingen,

Eltern* /Betreuer /
Bevollmachtigte /
Sorgeberechtigte

Arzt

* Unterschreibt ein Elternteil allein, erklart er mit seiner Unterschrift zugleich, dass ihm
das Sorgerecht allein zusteht oder dass er im Einverstdandnis mit dem anderen Elternteil
handelt.




