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Liebe Eltern,

die Geburt Ihres Kindes liegt noch vor oder gerade hinter lhnen. Wir wiinschen lhnen alles Gute fur Ihr Kind.
Die meisten Kinder kommen gesund zur Welt und bleiben es auch. Es gibt jedoch seltene angeborene Krank-
heiten, die bei Neugeborenen noch nicht durch duBere Zeichen erkennbar sind. Unbehandelt konnen solche
Krankheiten zu schwerwiegenden Beeintrachtigungen des Kindes filhren. Um dem vorzubeugen, werden fur
alle Neugeborenen in Deutschland in den ersten Lebenstagen wichtige Fritherkennungsuntersuchungen (Neu-

geborenenscreening) empfohlen. Die Kosten der Untersuchung werden von den gesetzlichen Krankenkassen
tibernommen. Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig. Damit diese Untersuchungen bei Ih-
rem Kind durchgefiihrt werden konnen, ist lhre Zustimmung durch Unterschrift auf der Einwilligungserklarung
erforderlich. Ihr Einverstandnis umfasst das Neugeborenenscreening auf die unten genannten Zielkrankheiten
sowie die Verarbeitung der personenbezogenen Angaben zur Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings.

Neugeborenenscreening auf angeborene Stérungen
des Stoffwechsels, des Hormon-, des Blut-, des Im-
munsystems und des neuromuskuldren Systems

Seltene angeborene Stoffwechselkrankheiten, Hor-
monstorungen oder Storungen des Blut- oder des
Immunsystems und des neuromuskuldren Systems
konnen unbehandelt zu Organschaden, korperlicher
oder geistiger Behinderung, zu schweren Infekti-
onen oder sogar zum Tod fuhren. Werden sie frih-
zeitig erkannt, so konnen in den meisten Fallen die
Gabe von Medikamenten, das Einhalten einer Diat
oder andere spezifische MalBnahmen die Folgen der
Erkrankung verhindern oder mildern. Die Untersu-
chung erfolgt am besten am zweiten oder dritten
Lebenstag aus ein paar Tropfen Blut, die auf eine
Filterpapierkarte getropft und in ein Screeninglabor
geschickt werden. Der genaue Ablauf der Untersu-
chung und die einzelnen Krankheiten sind ab Seite
3 beschrieben.

Neugeborenenscreening auf Mukoviszidose
(Cystische Fibrose)

Zeitgleich mit dem Neugeborenenscreening auf
angeborene Storungen des Stoffwechsels, des Hor-
mon-, des Blut-, des Immunsystems und des neuro-
muskularen Systems wird Ihnen aus derselben Blut-
probe ein Screening auf Mukoviszidose fur Ihr Kind
angeboten. Bei Kindern mit Mukoviszidose wird
zahflussiger Schleim in der Lunge und anderen Or-
ganen gebildet. Diese entzlinden sich dadurch dau-
erhaft. Die Kinder sind in der Folge oft untergewich-
tig und wachsen schlecht. Bei schweren Verlaufen
kann die Lungenfunktion erheblich beeintrachtigt
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werden. Ziel dieser Untersuchung ist die friihzeitige
Diagnose von Mukoviszidose, damit moglichst frih
mit einer Behandlung begonnen werden kann und
so die Lebensqualitat und Lebenserwartung der be-
troffenen Kinder verbessert wird. Entsprechend der
gesetzlichen Vorgaben im Gendiagnostikgesetz ist
vor der Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings
auf Mukoviszidose die Aufklarung durch eine Arztin
oder einen Arzt zwingend erforderlich. Weitere In-
formationen zu dieser Krankheit und dem genauen
Untersuchungsablauf konnen Sie ab Seite 6 nachle-
sen.

Um bei einem auffalligen Befund sicherzustellen,
dass die erforderlichen Kontrolluntersuchungen
durchgefiuihrt wurden, bitten wir Sie fur den Fall
eines abklarungsbedurftigen Befundes um Zu-
stimmung zur Datentbermittlung durch die wei-
terbetreuende spezialisierte Einrichtung an unser
Screeninglabor bis zur Abklarung des Befundes.
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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, Hormonstérungen und Storungen des Blutsystems, Im-
munsystems und neuromuskularen Systems, die bei Neugeborenen noch nicht durch dul3ere Zeichen erkenn-
bar sind. Diese treten bei ca. einem von 650 Neugeborenen auf. Unbehandelt konnen sie zu Organschaden,
korperlicher oder geistiger Behinderung, zu schweren Infektionen oder sogar zum Tod fiihren. Um diese Er-
krankungen zu erkennen, wird fir alle Neugeborenen in Deutschland seit Giber 60 Jahren als Vorsorgeunter-
suchung eine Blutuntersuchung, das sogenannte Neugeborenenscreening, empfohlen. In den vergangenen
Jahren wurden diese Untersuchungen stetig weiterentwickelt, so dass weitere behandelbare Erkrankungen in

das Neugeborenenscreening eingeschlossen wurden.

Warum wird das Neugeborenenscreening durchge-
fiihrt?

Diese angeborenen Storungen des Stoffwechsels,
des Hormon-, des Blut-, des Immunsystems und
des neuromuskuldren Systems sollen rechtzeitig er-
kannt werden. Durch eine fruhzeitige Behandlung
moglichst bald nach der Geburt kdnnen die Folgen
einer angeborenen Krankheit meist vermieden oder
gemildert werden.

Wann und wie wird untersucht?

Im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (37. bis
72.Stunde nach der Geburt), spatestens zusammen
mit der zweiten Vorsorgeuntersuchung lhres Kin-
des, der U2, werden wenige Blutstropfen (aus der
Vene oder Ferse), auf eine Filterpapierkarte getropft
und nach dem Trocknen sofort ins Screeninglabor
geschickt. Dort werden die Proben unverziglich
mit speziellen, sehr empfindlichen Untersuchungs-
methoden untersucht. Die Kosten flr die Untersu-
chung werden von der Krankenkasse bernommen.
Um Ihrem Kind diese wichtige Untersuchung immer
ermoglichen zu kénnen, haben wir zusatzlich als
Qualitatssicherungsmalinahme ein Ausfallkonzept
erstellt. FUr den sehr unwahrscheinlichen Fall, dass
unser eigenes Labor aufgrund von Stérungen nicht
in der Lage sein sollte, die Blutproben Ihres Kindes
zu bearbeiten, konnen unsere Kooperationspartner
(andere Screeninglabore) die Untersuchung uber-
nehmen. Wenn Sie weitere Fragen zur Durchfiih-
rung des Neugeborenenscreenings haben, kdnnen
Sie sich an lhre Arztin oder Ihren Arzt wenden.

Auf welche Krankheiten wird untersucht?

Die Krankheiten, auf die die Blutprobe untersucht
werden darf, sind in einer verbindlichen Richtlinie
des Gemeinsamen Bundesausschusses der Arzte
und Krankenkassen (G-BA) festgeschrieben. Hier-
zu gehoren angeborene Stoffwechselkrankheiten,
Hormonstorungen, Vitamin B, -Mangel, schwere
kombinierte Immundefekte, die Sichelzellkrankheit
(SCD) und die spinale Muskelatrophie (SMA). Die
Folgen und Symptome dieser Krankheiten bei feh-
lender Friherkennung sind weiter unten ausfihr-
lich beschrieben.

In der Summe findet man bei ungefahr einem von
650 Neugeborenen eine dieser Krankheiten. Die
meisten der untersuchten Erkrankungen sind erb-
lich (genetisch) bedingt. In den meisten der betrof-
fenen Familien gab es vorher noch nie derartige
Erkrankungen. Da die betroffenen Kinder bei der
Geburt noch véllig gesund erscheinen konnen, kann
das Neugeborenenscreening vor Storungen der
geistigen und korperlichen Entwicklung bewahren.
Aus dieser Untersuchung allein lassen sich keine
Aussagen Uber familiare Risiken ableiten.

Wer erfahrt das Testergebnis?

Bei auffalligen Untersuchungsergebnissen wird un-
verzlglich direkt mit Ihnen Kontakt aufgenommen.
Geben Sie deshalb fiir die Testkarte Ihre Telefonnum-
mer und lhre Anschrift an, unter der Sie in den ers-
ten Tagen nach der Geburt erreichbar sein werden.
Friherkennung und Friihbehandlung fiir betroffene
Neugeborene sind nur moglich, wenn alle Beteiligten
— Eltern, Klinik bzw. Kinderarzt und Screeninglabor —
ohne Zeitverlust zusammenarbeiten konnen. Unauf-
fallige Untersuchungsergebnisse werden Ihnen nur



auf lhre personliche Nachfrage hin mitgeteilt. Das
Ergebnis des Neugeborenenscreenings unterliegt
der arztlichen Schweigepflicht und darf nicht ohne
Ihre Einwilligung an Dritte weitergegeben werden.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis eines Screening-Tests ist noch keine
medizinische Diagnose. Mit dem Testergebnis kon-
nen entweder die untersuchten Stoérungen weit-
gehend ausgeschlossen werden oder es kann eine
weitere Untersuchung bei Verdacht auf eine Erkran-
kung notwendig werden, z. B. durch eine Wiederho-
lung des Tests. Eine Wiederholung eines Tests kann
aber auch notwendig sein, wenn zum Beispiel der
Zeitpunkt der Blutabnahme nicht optimal war oder
das Blut auf der Karte nicht ausreichend war. In die-
sen Fallen sollte — vorausgesetzt Sie willigen darin
ein —dasselbe Labor die Tests durchfuhren.

Was miissen Sie tun, wenn der Screeningbefund
auffallig ist?

lhnen wird von einer Arztin oder einem Arzt mitge-
teilt, in welcher spezialisierten Einrichtung Sie mit
lhrem Kind eine Abklarungsuntersuchung durch-
flhren lassen konnen. Diese ist notwendig, um den
Screeningbefund zu Uberprifen und eventuell The-
rapiemaRnahmen einzuleiten. Uber die Art der Un-
tersuchung und die Therapiemoglichkeiten werden
Sie in dieser Einrichtung umfassend aufgeklart.

Wie werden diese Krankheiten behandelt?

Alle genannten Stoffwechselkrankheiten, Immun-
defekte, die Sichelzellkrankheit, endokrinen und
neuromuskularen Stérungen sind angeboren und
konnen deshalb in den meisten Fallen nicht geheilt
werden. Auch kann nicht bei allen Erkrankungen die
rechtzeitige Behandlung Krankheitsfolgen vollstan-
dig verhindern. Die Auswirkungen dieser angebo-
renen Stoérungen kdnnen mit einer entsprechend
frihzeitigen Behandlung aber vermieden oder zu-
mindest vermindert werden. Eine frihe Diagnose
und umgehende Behandlung ermdglichen dem be-
troffenen Kind in den allermeisten Fallen eine nor-
male Entwicklung.
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Die Behandlung besteht in Abhangigkeit von der
jeweiligen Erkrankung z. B. in einer Spezialdiat, der
Verabreichung von bestimmten Medikamenten
oder in der Beratung und Anleitung der Eltern zur
Durchfiihrung praventiver MalRnahmen. Spezia-
list:innen stehen fur die Beratung und Betreuungim
Verdachts- oder Krankheitsfall zur Verfiigung.

Seit dem Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes im
Jahr 2010 werden von der Gendiagnostik-Kommission
(GEKO) beim Robert Koch-Institut neu aufzunehmen-
de Reihenuntersuchungen flir genetisch bedingte Er-
krankungen bewertet. Flir die Reihenuntersuchungen
auf Tyrosindmie Typ | und auf schwere kombinierte
Immundefekte (SCID), Sichelzellkrankheit und spina-
le Muskelatrophie (SMA), Homocystinurie, Propiona-
ziddmie und Methylmalonazidurien sowie zur Friih-
erkennung eines Vitamin B, -Mangels hat die GEKO
die Einflihrung der Screenings beftirwortet.



Zielkrankheiten

Adrenogenitales Syndrom: Hormonstorung durch Defekt der
Nebennierenrinde: Vermannlichung bei Madchen, todlicher
Verlauf bei Salzverlustkrisen moglich. Behandlung durch Hor-
mongaben, gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/15 000 Neuge-
borene).

Ahornsirupkrankheit: Defekt im Abbau von Aminosduren:
Geistige Behinderung, Koma, todlicher Verlauf moglich. Be-
handlung durch Spezialdiat, zumeist gute Prognose (Haufig-
keit: ca. 1/180 000 Neugeborene).

Biotinidasemangel: Defekt im Stoffwechsel des Vitamins
Biotin: Hautveranderungen, Stoffwechselkrisen, geistige Be-
hinderung, todlicher Verlauf moglich. Behandlung durch Bio-
tingabe, sehr gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/28 000 Neu-
geborene).

Carnitinstoffwechseldefekte: Defekt im Stoffwechsel der
Fettsauren: Stoffwechselkrisen, Koma, todlicher Verlauf mog-
lich. Behandlung durch Spezialdiat, sehr gute Prognose (Hau-
figkeit: ca. 1/600 000 Neugeborene).

Galaktosamie: Defekt im Stoffwechsel eines Milchzuckerbe-
standteils (Galaktose): Tribung der Augenlinse, korperliche
und geistige Behinderung, Leberversagen, todlicher Verlauf
moglich. Behandlung durch Spezialdiat, zumeist gute Prog-
nose (Haufigkeit: ca. 1/77 000 Neugeborene).

Glutarazidurie Typ I: Defekt im Abbau von Aminosauren:
Plétzliche Stoffwechselkrise mit bleibender Bewegungssto-
rung. Behandlung durch Spezialdiat, zumeist gute Prognose
(Haufigkeit: ca. 1/140 000 Neugeborene).

Homocystinurie: Stérung im EiweiRstoffwechsel, die unbe-
handelt zu forschreitenden Symptomen im Bereich der Au-
gen, des Skeletts, Zentralnervensystems und GefdRsystems
flihrt, unter anderem mit einer Stérung der Entwicklung und
der Gefahr lebensbedrohlicher Verschliisse von Blutgefalen.
Therapie durch Vitamine, Medikamente und gegebenenfalls
spezielle Diat (Haufigkeit ca. 1/170 000 bis 1/500 000).

Hypothyreose: Angeborene Unterfunktion der Schilddrise:
Schwere Storung der geistigen und korperlichen Entwick-
lung. Behandlung durch Hormongabe, sehr gute Prognose
(Haufigkeit: ca. 1/3 000 Neugeborene).

Isovalerianazidamie

Defekt im Abbau von Aminosduren: Geistige Behinderung,
Koma, tédlicher Verlauf moglich. Behandlung durch Spezial-
diat, sehr gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/90 000 Neugebo-
rene).

LCHAD-, VLCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechsel von langkettigen Fettsauren: Stoff-
wechselkrisen, Koma, Muskel- und Herzmuskelschwache,
todlicher Verlauf moglich. Behandlung durch Spezialdiat, Ver-
meiden von Hungerphasen, zumeist gute Prognose (Haufig-
keit: ca. 1/80 000 Neugeborene).

MCAD-Mangel: Defekt bei der Energiegewinnung aus Fett-
sauren: Unterzuckerung, Koma, todlicher Verlauf moglich.
Behandlung durch Vermeiden von Hungerphasen, sehr gute
Prognose (Haufigkeit: ca. 1/10 000 Neugeborene).

Methylmalonazidurien und Propionazidamie: Storungen
im Abbau von Eiweil3, die ohne Behandlung ab den ersten
Lebenstagen zu rasch zunehmender Trinkschwache, Erbre-
chen, Uberséuerung des Blutes, Krampfanfallen und lebens-

bedrohlichem Koma oder im Verlauf zu fortschreitenden
Entwicklungsstérungen und verschiedenen Organkompli-
kationen flhren konnen. Behandlung mittels eiweilarmer
Diat und/oder Medikamenten (Haufigkeit 1/30 000 bis 1/350
000).

Phenylketonurie: Defekt im Stoffwechsel der Aminosdure
Phenylalanin: Unbehandelt geistige Behinderung. Erfolgreiche
Behandlung durch Spezialdiat, sehr gute Prognose (Haufig-
keit: ca. 1/10 000 Neugeborene).

Tyrosindmie Typ I: Storung im Abbau der Aminosaure Tyrosin,
die ohne Behandlung ab den ersten Lebenstagen zu einer
schweren Leberfunktionsstorung mit Gelbsucht und Blutungs-
neigung, einer Storungder Nierenfunktion und neurologischen
Krisen fihren kann. Behandlung mittels eines Medikaments
(Nitisinon) und eiweilBarmer Diat, gute Prognose (Haufigkeit:
ca.1/135 000 Neugeborene).

Schwere kombinierte Immundefekte (SCID): Volliges Fehlen
einer Immunabwehr: bereits im Sauglingsalter hohe Infekt-
anfalligkeit gepaart mit Infektionskomplikationen. Behand-
lung durch strenge hygienische VorsichtsmaBnahmen. The-
rapie mit Knochenmark- oder Stammzelltransplantation,
Enzymersatztherapie. Verzicht auf Stillen, Lebendimpfungen
oder Transfusion unbehandelter Blutprodukte. Unbehandelt
versterben die meisten betroffenen Kinder innerhalb von 1
bis 2 Jahren (Haufigkeit: ca. 1/32 500 Neugeborene)

Sichelzellkrankheit (SCD): Verformung der roten Blutzellen
(Sichelzellen) fihrt zu Blutarmut, einer erhohten Zahflus-
sigkeit des Blutes und einer schlechteren Sauerstoffversor-
gung der Organe. Langfristig Organschadigung. Akute Kom-
plikationen u. a. Hirninfarkt, Nierenversagen, Milzinfarkt,
Blutvergiftung und Blutarmut. Behandlungsansatz umfasst
Aufklarung und Anleitung zu Verhaltensmallnahmen, Infek-
tionsprophylaxe (z.B. Impfungen), Gabe von Hydroxycarba-
mid, gegebenenfalls Transfusionen und gegebenenfalls als
weiterer Behandlungsansatz die Stammzelltransplantation.
Unbehandelt kann es etwa ab dem 3. Lebensmonat zu Symp-
tomen kommen (Haufigkeit: ca. 1/3 950 Neugeborene).

Spinale Muskelatrophie (SMA): Mangel eines bestimmten
Proteins (Survival-Motor-Neuron (SMN)-Protein) fihrt zu
einer zunehmenden Muskelschwache mit riicklaufiger Ent-
wicklung der Motorik und Einschrankung der Lungenfunk-
tion. Die Therapie erfolgt medikamentos und symptomatisch
(physiotherapeutisch, rehabilitativ, orthopadisch, psycho-
logisch). 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 1 bis 2 Jahren (Haufigkeit: ca.
1/6 000 bis 1/11 000 Neugeborene).

Vitamin B ,-Mangel: Ein Vitamin B, -Mangel beim Neugebo-
renen entsteht meist aufgrund eines miitterlichen Vitamin
B,,-Mangels, der durch unzureichende Zufuhr tber die Nah-
rung oder eine bislang unerkannte Stérung der Aufnahme
von Vitamin B, bei der Mutter bedingt sein kann (Haufigkeit
ca.1/5 300 bis 1/100 000). Sehr selten auch genetische Ursa-
che beim Neugeborenen (Haufigkeit 1/1 000 000). Unerkannt
kann es bei betroffenen Kindern zu schleichend beginnenden
und fortschreitenden Schadigungen des zentralen Nerven-
systems mit Entwicklungsstorung kommen sowie zu Gedeih-
storung und Blutarmut. Die Behandlung besteht aus der Vita-
min-B, -Gabe fur das Kind, die bei mutterlicher Ursache des
Vitamin-B,-Mangels nur kurzzeitig, bei genetischer Ursache
zeitlebens erfolgen muss. Bei prasymptomatischer Therapie
sehr gute Prognose.



Neugeborenenscreening auf Mukoviszidose

Zeitgleich mit dem Neugeborenenscreening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten, Stoérungen des Hor-
mon-, des Blut-, des Immunsystems und des neuromuskularen Systems wird Ihnen fir Ihr Kind ein Screening
auf Mukoviszidose angeboten. Ziel dieser Untersuchung ist die friihzeitige Diagnose von Mukoviszidose, damit
moglichst frih mit einer Behandlung begonnen werden kann und so die Lebensqualitat und Lebenserwartung
bei Kindern mit Mukoviszidose verbessert wird. Das Neugeborenenscreening auf Mukoviszidose unterliegt den

besonderen Regelungen des Gendiagnostikgesetzes. Die nachfolgenden Informationen sollen lhnen helfen,
sich auf ein Aufklarungsgesprach mit Ihrer Arztin bzw. Ihrem Arzt vorzubereiten.

Was ist Mukoviszidose?

Mukoviszidose (auch Cystische Fibrose genannt) ist
eine erbliche Krankheit, die ungefahr eines von 5000
Kindern betrifft. Eine Genveranderung im sogenann-
ten CFTR-Gen flihrt zu einer Storung des Salzaustau-
sches in Drusenzellen. Dies ist Ursache fur die Bil-
dung von zahflissigem Schleim in den Atemwegen
und anderen Organen, die sich dadurch dauerhaft
entzlinden. Die Schwere der Krankheitszeichen kann
aufgrund unterschiedlicher Genveranderungen vari-
ieren. Haufig ist die Funktion der Bauchspeicheldru-
se eingeschrankt. Dadurch sind betroffene Kinder oft
untergewichtig und wachsen schlecht. Bei schweren
Verlaufen kann, infolge von wiederholten schweren
Lungenentziindungen, die Lungenfunktion erheb-
lich beeintrachtigt werden.

Wie kann Mukoviszidose behandelt werden?

Die Krankheitszeichen der Mukoviszidose konnen
durch verschiedene Therapieansatze verbessert
oder gelindert werden, so dass die Lebenserwartung
von Mukoviszidose-Patienten kontinuierlich gestie-
gen ist. Die Behandlung der Mukoviszidose besteht
aus Inhalationen und Physiotherapie, einer be-
darfsangepassten Ernahrung und Medikamenten.
AuBerdem ist die Durchfiihrung von regelmaRigen
Kontrolluntersuchungen in spezialisierten Mukovis-
zidose-Einrichtungen sinnvoll, um bereits frihe Ver-
anderungen rechtzeitig behandeln zu konnen.

Warum ist ein Screening auf Mukoviszidose sinnvoll?

Das Neugeborenenscreening auf Mukoviszidose er-
moglicht eine friihe Diagnosestellung. Mit einem
frihen Behandlungsbeginn kann die korperliche
Entwicklung der betroffenen Kinder verbessert wer-
den. Damit erhoht sich auch die Chance auf ein lan-
geres und gestinderes Leben.
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Wie wird das Neugeborenenscreening auf Muko-
viszidose durchgefiihrt?

Fir das Screening auf Mukoviszidose ist in der Re-
gel keine zusatzliche Blutabnahme notwendig. Das
Screening auf Mukoviszidose erfolgt zur gleichen
Zeit und aus derselben Blutprobe, die fur das Neu-
geborenenscreening auf angeborene Stoffwechsel-
krankheiten, Storungen des Hormon-, des Blut-, des
Immunsystems und des neuromuskularen Systems
bei Ihrem Kind abgenommen wird. Hierftr werden
wenige Blutstropfen auf eine Filterpapierkarte ge-
tropft und in ein Screeninglabor geschickt.

Dort werden Labortests durchgefiihrt. Bei auffalli-
gen Laborwerten wird aus derselben Blutprobe mit
einem DNA-Test (Erbgutuntersuchung) nach den
haufigsten Genveranderungen gesucht, die bei Mu-
koviszidose auftreten. Wenn eine oder zwei Genver-
anderungen gefunden werden, ist das Screeninger-
gebnis auffallig. Die Kombination der Testschritte
flhrt zu einer groRtmoglichen Genauigkeit und Si-
cherheit der Ergebnisse. Sehr selten kann es trotz-
dem vorkommen, dass ein Kind an Mukoviszidose
erkrankt ist und in dieser Friherkennung nicht auf-
fallt.

Entsprechend den gesetzlichen Vorgaben im Gendi-
agnostikgesetz ist vor der Durchfihrung des Neu-
geborenenscreenings auf Mukoviszidose die Auf-
klarung durch eine Arztin oder einen Arzt zwingend
erforderlich. Wird die Geburt durch eine Hebamme
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 werden. Hierzu ist dann die
Entnahme einer weiteren Blutprobe notwendig. Im
Gegensatz zum Screening auf Mukoviszidose sollte
das Neugeborenenscreening auf angeborene Stoff-
wechselkrankheiten, Stérungen des Hormon-, des



Blut-, des Immunsystems und des neuromusku-
laren Systems idealerweise innerhalb der 37. — 72.
Lebensstunde erfolgen, da dort anders als beim Mu-
koviszidose-Screening eine sofortige Therapieeinlei-
tung fur die Mehrzahl der getesteten Erkrankungen
entscheidend ist.

Um threm Kind diese wichtige Untersuchung immer
ermoglichen zu konnen, haben wir zusatzlich als
Qualitatssicherungsmaflinahme ein Ausfallkonzept
erstellt. FUr den sehr unwahrscheinlichen Fall, dass
unser eigenes Labor aufgrund von Storungen nicht
in der Lage sein sollte, die Blutproben lhres Kindes
zu bearbeiten, konnen unsere Kooperationspartner
(andere Screeninglabore) die Untersuchung uber-
nehmen.

Wie werden Sie liber den Screeningbefund infor-
miert und was folgt danach?

Das Labor teilt innerhalb von 14 Tagen mit, ob der
Befund auffallig oder normal ist. Uber ein norma-
les Ergebnis werden Sie nur auf lhre ausdrickliche
Nachfrage informiert. Bei einem auffalligen Ergeb-
nis wird lhnen von einer Arztin oder einem Arzt
mitgeteilt, in welcher spezialisierten Einrichtung
Sie mit lhrem Kind eine Abklarungsuntersuchung
durchfuhren lassen konnen. Diese ist notwendig,
um den Screeningbefund zu uberpriifen und even-
tuell TherapiemaRnahmen einzuleiten. Uber die Art
der Untersuchung und die Therapiemoglichkeiten
werden Sie in dieser Einrichtung umfassend aufge-
klart. Ein auffalliges Ergebnis bedeutet noch nicht,
dass Ihr Kind Mukoviszidose hat. Es kann auch eine
sogenannte Anlagetragerschaft vorliegen. Die Anla-
getrager sind gesund, konnen jedoch diese Anlage
an ihre Nachkommen weitergeben. In jedem Fall
wird lhnen eine genetische Beratung angeboten,
damit Sie sich ausflhrlich Uber die Bedeutung die-
ses Ergebnisses informieren konnen.

In der spezialisierten Einrichtung fir Mukoviszidose
wird zunachst eine Bestatigungsuntersuchung, in
der Regel ein Schweiltest, durchgefuhrt und alles
Weitere mit Ihnen besprochen. Dieser SchweifStest
ist ungefahrlich und schmerzfrei und belastet Ihr
Kind nicht. Das Ergebnis wird Ihnen spatestens am
Folgetag nach der Untersuchung mitgeteilt. Mogli-
cherweise sind weitere Untersuchungen erforder-
lich.

Sie entscheiden fiir Ihr Kind

Die Teilnahme am Mukoviszidose-Screening ist frei-
willig. Die Kosten der Untersuchung werden von
den gesetzlichen Krankenkassen Ubernommen.
Die Ergebnisse der Untersuchung unterliegen der
arztlichen Schweigepflicht und durfen nicht ohne
lhre Einwilligung an Dritte weitergegeben werden.
Sie haben das Recht Ihre Einwilligung zum Muko-
viszidose-Screening jederzeit zu widerrufen. Eine
Entscheidung flr oder gegen ein Screening auf
Mukoviszidose sollte auf der Basis fundierter Infor-
mationen getroffen werden. Sie haben immer die
Maoglichkeit, Ihre Fragen mit Arztinnen oder Arzten
zu besprechen. lhre Einwilligung umfasst das Neu-
geborenenscreening auf Mukoviszidose sowie die
Verarbeitung der hierflr erforderlichen personen-
bezogenen Daten.

Diese genetische Reihenuntersuchung auf Mukovis-
zidose wird von der Gendiagnostik-Kommission beim
Robert-Koch-Institut beflirwortet.



Informationen Uber die Verarbeitung Ihrer personenbezogenen Daten

=] [a] 'nformationen Uber die Verarbeitung lhrer personenbezogenen Daten erhalten Sie unter uke.
; :: de/datenschutz/patienten oder den nebenstehenden QR-Code. Auf Ihren Wunsch stellen wir
EE g-.:

[=]

die Datenschutzinformationen auch in gedruckter Form bereit.

Widerrufsrecht

Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig. Sie konnen Ihre Einwilligung jederzeit mit Wirkung fir
die Zukunft widerrufen.

Restblutprobe

Sofern Sie hierzu lhre Einwilligung erteilen, wird die Restblutprobe zur Qualitatssicherung und zum Zwecke
spaterer Nachprifbarkeit der Ergebnisse fur einen Zeitraum von 12 Monaten nach Laboreingang aufbewahrt.
Ansonsten wird die Blutprobe lhres Kindes nach Abschluss aller Untersuchungen gemalé der gesetzlichen Be-
stimmungen 3 Monate aufbewahrt und danach vernichtet.

8 UKE-Neugeborenenscreening



Einwilligungserklarung Neugeborenenscreening

Wenn Sie bei Ihrem Kind das Neugeborenenscreening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten, Stérungen
des Hormon-, des Blut-, des Immunsystems und des neuromuskularen Systems und auf Mukoviszidose durch-
flhren lassen mochten, unterschreiben Sie bitte auf dieser Seite.

Name des Kindes:

Geburtsdatum:
(oder Klebeetikett)

O Ich bin mit der Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings auf angeborene Stoffwechselkrankheiten/
Hormonstorungen/Storungen des Immunsystems/Storungen des Blutsystems/Stérungen des neuromus-
kuldaren Systems und auf Mukoviszidose bei meinem Kind und der Verarbeitung der hierflir vorgesehenen
Angaben und Daten durch das UKE sowie im Rahmen des Ausfallkonzeptes durch Kooperationspartner
des UKE, einverstanden. Im Falle eines auffalligen Befunds bin ich mit der Befundiibermittiung durch die
Laborarztin/den Laborarzt an mich/uns einverstanden. Auch bin ich im Falle eines auffalligen Befunds ein-
verstanden mit der Befundweitergabe an eine von mir/uns noch auszuwahlende spezialisierte Einrich-
tung, in der die Abklarungsuntersuchung durchgefiihrt werden kann, sowie mit der Weitergabe meiner/
unserer Kontaktdaten an diese zum Zweck der Kontaktaufnahme mit mir/uns.

Zur weiteren Abklarung eines Befundes (z. B. bei zu friiher Blutprobenabnahme, Verdacht auf Vorliegen
einer Zielkrankheit) sowie bei fehlendem Eingang einer hierzu erforderlichen Zweitscreeningkarte bin ich
mit der Kontaktaufnahme der Laborarztin/des Laborarztes mit mir/uns zwecks Erinnerung einverstan-
den. Die weiterbehandelnde spezialisierte Einrichtung darf das Screeninglabor informieren, wenn ich/wir
einen Termin fr Abklarungsdiagnostik nicht vereinbart oder wahrgenommen haben, damit dieses mich/
uns kontaktieren kann.

O Die ggf. weiterbetreuende spezialisierte Einrichtung darf das Ergebnis der Abklarungsdiagnostik an das
Screeninglabor zu Zwecken der Qualitatssicherung tbermitteln (Dateniibermittlung Abklarungsdiagnos-
tik). (Bei Ablehnung muss dies auf der Screeningkarte vermerkt werden).

O Ich bin damit einverstanden, dass Restblutproben zur Qualitatssicherung und zum Zwecke spaterer Nach-
prifbarkeit der Ergebnisse fur einen Zeitraum von 12 Monaten nach Laboreingang aufbewahrt werden. Bei
Ablehnung wird die Probe 3 Monate nach Abschluss aller Untersuchungen vernichtet. (Dies muss auch auf
der Screeningkarte vermerkt werden).

O Ich bin damit einverstanden, dass die anonymisierte Probe zur Weiterentwicklung der medizinischen Dia-
gnostik, zur Qualitatssicherung oder zu ahnlichen wissenschaftlichen Zwecken verwendet werden kann.
(Bei Ablehnung muss dies auf der Screeningkarte vermerkt werden).

O Ichlehne das Neugeborenenscreening fiir mein Kind ab. Ich wurde auf die moglichen negativen Folgen fir
mein Kind hingewiesen (unentdeckte Krankheit, die zu Behinderung und Tod fiihren kann).

Datum, Name in Druckschrift, Unterschrift mind. eines/r Personensorgeberechtigten

Datum, Name in Druckschrift, Unterschrift des aufklarenden Arztes gemaR § 8 Abs. 1 GenDG

Wenn Sie nur einzelne Untersuchungen bei hrem Kind durchfiihren lassen wollen, flllen Sie bitte die Erkla-
rung auf der Rickseite aus und unterschreiben dort.

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



I
+
Differenzierte Einwilligungserklarung Neugeborenenscreening

Wenn Sie allen angebotenen Untersuchungen zustimmen, unterschreiben Sie bitte die Einwilligungserklarung
auf der Rickseite.
Nur wenn Sie dem Screeningprogramm nicht vollstandig zustimmen mochten, fiillen Sie bitte diese Seite aus.

Name des Kindes:

Geburtsdatum:
(oder Klebeetikett)

Ich wurde Uber das Neugeborenenscreening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten/Hormonstorungen/
Storungen des Immunsystems/Stoérungen des Blutsystems/Storungen des neuromuskuldren Systems und
das Neugeborenenscreening auf Mukoviszidose aufgeklart. Ich wurde auf die moglichen negativen Folgen fur
mein Kind bei Ablehnung einzelner Teilbereiche des Neugeborenenscreenings hingewiesen.

Differenzierte Einwilligungserklarung
(Bitte wahlen Sie durch Ankreuzen den Teilbereich des Neugeborenenscreenings aus, dem Sie zustimmen. Die Ablehnung einzel-

ner Teilbereiche muss auf der Screeningkarte vermerkt werden.)

|

|

I

I

I

I

I

I

|

|

|

I

I

I

I

I

I

O Neugeborenenscreening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten/Hormonstérungen/Stérungen des |

Immunsystems/Stérungen des Blutsystems/Storungen des neuromuskuldren Systems (Seite 3-5) |

O Neugeborenenscreeening auf Mukoviszidose (Seite 6-7) |

Ich bin mit der Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings bei meinem Kind und der Verarbeitung der |
hierfiir vorgesehenen Angaben und Daten durch das UKE sowie im Rahmen des Ausfallkonzeptes durch

Kooperationspartner des UKE, einverstanden. Im Falle eines auffalligen Befunds bin ich mit der Befun- |

dubermittlung durch die Laborarztin/den Laborarzt einverstanden. Auch bin ich im Falle eines auffalligen |

Befunds einverstanden mit der Befundweitergabe an eine von mir/uns noch auszuwahlende spezialisierte |

Einrichtung, in der die Abklarungsuntersuchung durchgefihrt werden kann, sowie mit der Weitergabe I

meiner/unserer Kontaktdaten an diese zum Zweck der Kontaktaufnahme mit mir/uns. |

Zur weiteren Abklarung eines Befundes (z. B. bei zu friher Blutprobenabnahme, Verdacht auf Vorliegen |

einer Zielkrankheit) sowie bei fehlendem Eingang einer hierzu erforderlichen Zweitscreeningkarte bin ich |
mit der Kontaktaufnahme der Laborarztin/des Laborarztes mit mir / uns zwecks Erinnerung einverstan-

den. Die weiterbehandelnde spezialisierte Einrichtung darf das Screeninglabor informieren, wenn ich/wir |

einen Termin fur Abklarungsdiagnostik nicht vereinbart oder wahrgenommen haben, damit dieses mich/ !

uns kontaktieren kann. |

O Die ggf. weiterbetreuende spezialisierte Einrichtung darf das Ergebnis der Abklarungsdiagnostik an das |

Screeninglabor zu Zwecken der Qualitatssicherung tbermitteln (Datentubermittlung Abklarungsdiagnos- |

tik). (Bei Ablehnung muss dies auf der Screeningkarte vermerkt werden). |

O Ich bin damit einverstanden, dass Restblutproben zur Qualitatssicherung und zum Zwecke spaterer Nach- |

prifbarkeit der Ergebnisse flir einen Zeitraum von 12 Monaten nach Laboreingang aufbewahrt werden. Bei |
Ablehnung wird die Probe 3 Monate nach Abschluss aller Untersuchungen vernichtet. (Dies muss auch auf

der Screeningkarte vermerkt werden). |

O Ich bin damit einverstanden, dass die anonymisierte Probe zur Weiterentwicklung der medizinischen Dia- |

gnostik, zur Qualitatssicherung oder zu ahnlichen wissenschaftlichen Zwecken verwendet werden kann. |

(Bei Ablehnung muss dies auf der Screeningkarte vermerkt werden). I

I

I

I

I

I

|

|

|

I

I

Datum, Name in Druckschrift, Unterschrift mind. eines/r Personensorgeberechtigten

Datum, Name in Druckschrift, Unterschrift des aufklarenden Arztes gemdR § 8 Abs. 1 GenDG

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