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102. Jahrestagung o ,l"‘"-'
Deutsche Gesellschaft fur Kinder- und Jugendmedizin \ ’ ‘

gemeinsam mit: .
58_ Jahrestagung der Deutschen Gesellschaft fiir Sozialpadiatrie und Jugendmedizin 2006 Mainz =

44 Jahrestagung der Deutschen Gesellschaft fiir Kinderchirurgie 14. -17. September
28. Tagung der Gesundheits- und Kindekrankenpflegednnen

Prasentation als: Geladene Vortrage

Bereich: Kinderheilkunde

Themenbereich: Stoffwechsel

Bedeutung und Sicherheit des neonatalen Screenings

M. Lindnerl, G.-F. Hoffmannl

1Sektion fir Angeborene Stoffwechsel erkrankungen, , Universitatsklinik fir Kinder- und Jugendmedizin, Heidelberg;

Die Bedeutung des Neugeborenenscreenings, das Ende der 60er Jahre des vergangenen Jahrhunderts mit dem Screening auf die Phenylketonurie in
Deutschland flachendeckend eingefiihrt wurde, ist unumstritten. Die Erganzung um das Hypothyreosescreening wenige Jahre spater hat den
Nutzen dieser friihen Vorsorgeuntersuchung bereits deutlich erhht. Die prasymptomatische Diagnose und Therapieeinleitung innerhalb der ersten
L ebenswochen aleine bei diesen beiden Krankheiten rettet jedes Jahr ca. 250 Kinder in Deutschland vor einer schweren geistigen Behinderung
und ermdglicht ihnen den Weg in eine normale Schul- und Berufslaufbahn.

Mit Einfiihrung der ESI — Tandemmassenspektrometrie werden in Deutschland nach der Richtlinie des gemeinsamen Bundesausschusses der Arzte
und Krankenkassen in alen Bundeslandern 12 Stoffwechselkrankheiten und 2 Endokrinopathien im Neugeborenenscreening erfasst. Daeinige
dieser Krankheiten bereitsin den ersten Lebenstagen zu lebensbedrohlichen Symptomen fiihren kdnnen, ist eine schnelle und 100%ige
Identifikation und V ersorgung der betroffenen Patienten essentiell.

Sicherheit im Neugeborenenscreeing bedeutet daher:
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. ale Neugeborenen werden untersucht

. die Testkarten erreichen das Labor in kurzer Zeit

. die eingehenden Proben werden am Tag des Postei ngangs untersucht werden

. durch geeignete qualitatssichernde Mal3nahmen werden fal sch negative Befunde vermieden und dieZahl der falsch positiven Befunde
minimiert

. bel positivem Befund erfolgt die Information des Einsenders/ der Eltern des betroffenen Kindes ohne Verzégerung

. bei positivem Befund wird so schnell wie méglich (und nétig) eine angemessene K onfirmationsdiagnostik und Behandlung eingel eitet

. dle Betroffenen werden einer Behandlung im spezialisierten Zentrum zugefihrt

Den Prozess des neonatalen Screenings sicher zu gestalten ist damit die Aufgabe aller am Screeningprozess beteiligten, also von Hebammen/
Arzten in den Geburts- und Kinderkliniken, den Screeninglaboren und den weiterbetreuenden Kinderarzten.

Die Rate an ,, falsch negativen” Screeningbefunden betragt ca. 1:1.000.000 und ist in den meisten Féallen auf organisatorische Mangel vor oder nach
der Laboruntersuchung zurtickzufGhren.

Dennoch kdnnen variante Krankheitsformen im Neugeborenenscreening unentdeckt bleiben.
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