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ELTERNINFORMATION

Liebe Eltern,

die Geburt Ihres Kindes liegt noch vor oder gerade hinter
lhnen. Wir wiinschen Ihnen alles Gute fiir Ihr Kind. Die mei-
sten Kinder kommen gesund zur Welt und bleiben es auch.
Es gibt jedoch seltene angeborene Krankheiten, die bei
Neugeborenen noch nicht durch duBere Zeichen erkennbar
sind. Unbehandelt konnen solche Krankheiten zu schwer-
wiegenden Beeintrachtigungen des Kindes fiihren. Um dem
vorzubeugen, werden fiir alle Neugeborenen in Deutsch-
land in den ersten Lebenstagen wichtige Friiherkennungs-
untersuchungen (Neugeborenenscreening) empfohlen.
Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig.
Damit diese Untersuchungen bei lhrem Kind durchgefiihrt
werden konnen, ist Ihre Zustimmung durch Unterschrift
(mindestens eines Sorgeberechtigten) auf der Einwilli-
gungserklarung erforderlich.

Neugeborenenscreening auf angeborene Stdrungen des
Stoffwechsels, des Hormon-, des Blut-, des Immunsystems
und des neuromuskuldren Systems

Seltene angeborene Stoffwechselkrankheiten, Hormonsto-
rungen oder Stérungen des Blut- oder des Immunsystems
und des neuromuskuldren Systems kdnnen unbehandelt
zu Organschdden, korperlicher oder geistiger Behinderung,
zu schweren Infektionen oder sogar zum Tod fiihren. Wer-
den sie friihzeitig erkannt, so konnen in den meisten Fal-
len die Gabe von Medikamenten, das Einhalten einer Didt
oder andere spezifische MaBnahmen die Folgen der Erkran-
kung verhindern oder mildern. Die Untersuchung erfolgt am
besten am zweiten oder dritten Lebenstag aus ein paar Trop-
fen Blut, die auf eine Filterpapierkarte getropft und in ein
Screeninglabor geschickt werden. Der genaue Ablauf der
Untersuchung und die einzelnen Krankheiten sind ab Seite 2
beschrieben.

Neugeborenenscreening auf Mukoviszidose

(Cystische Fibrose)

Zeitgleich mit dem Neugeborenenscreening auf angeborene
Stérungen des Stoffwechsels, des Hormon-, des Blut-, des
Immunsystems und des neuromuskuldren Systems wird
lhnen aus derselben Blutprobe ein Screening auf Mukoviszi-
dose fiir Ihr Kind angeboten. Bei Kindern mit Mukoviszidose
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wird zahfliissiger Schleim in der Lunge und anderen Organen
gebildet. Diese entziinden sich dadurch dauerhaft. Die Kinder
sind in der Folge oft untergewichtig und wachsen schlecht.

Bei schweren Verldufen kann die Lungenfunktion erheblich
beeintrachtigt werden. Ziel dieser Untersuchung ist die friih-
zeitige Diagnose von Mukoviszidose, damit moglichst friih
mit einer Behandlung begonnen werden kann und so die Le-
bensqualitdt und Lebenserwartung der betroffenen Kinder
verbessert wird. Entsprechend der gesetzlichen Vorgaben
im Gendiagnostikgesetz ist vor der Durchfiihrung des Neuge-
borenenscreenings auf Mukoviszidose die Aufklarung durch
eine Arztin oder einen Arzt zwingend erforderlich. Weitere
Informationen zu dieser Krankheit und dem genauen Unter-
suchungsablauf konnen Sie ab Seite 5 nachlesen.

Wenn alle Untersuchungen abgeschlossen sind, wird die
Blutprobe Ihres Kindes gemdaf} der gesetzlichen Bestim-
mungen 3 Monate aufbewahrt und danach vernichtet.

Um bei einem auffélligen Befund sicherzustellen, dass die
erforderlichen Kontrolluntersuchungen durchgefiihrt wur-
den, bitten wir Sie fiir den Fall eines abklarungsbediirftigen
Befundes um Zustimmung zur Dateniibermittlung durch das
weiterbetreuende Zentrum an unser Screeningzentrum bis
zur Abklarung des Befundes.

Universitatsklinikum Heidelberg
Zentrum flr Kinder- und Jugendmedizin
Dietmar-Hopp-Stoffwechselzentrum
Neugeborenenscreening

Im Neuenheimer Feld 669

69120 Heidelberg

Tel. 0622156-8278,-8475 | Fax 0622156-4069
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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, Hor-
monstorungen und Stérungen des Blutsystems, Immun-
systems und neuromuskuldren Systems, die bei Neuge-
borenen noch nicht durch dufiere Zeichen erkennbar sind.
Diese treten bei ca. einem von 1000 Neugeborenen auf.
Unbehandelt kénnen sie zu Organschdden, kérperlicher
oder geistiger Behinderung, zu schweren Infektionen oder
sogar zum Tod fiihren. Um diese Erkrankungen zu erkennen,
wird fiir alle Neugeborenen seit iber 50 Jahren als Vorsor-
geuntersuchung eine Blutuntersuchung, das sogenannte
Neugeborenenscreening, empfohlen. In den vergangenen
Jahren wurden diese Untersuchungen weiter verbessert, so
dass weitere behandelbare Erkrankungen in das Neugebo-
renenscreening eingeschlossen wurden.

Warum wird das Neugeborenenscreening durchgefiihrt?
Diese angeborenen Storungen des Stoffwechsels, des Hor-
mon-, des Blut-, des Immunsystems und des neuromusku-
laren Systems sollen rechtzeitig erkannt werden. Durch eine
frithzeitige Behandlung moglichst bald nach der Geburt
konnen die Folgen einer angeborenen Erkrankung meist
vermieden oder gemildert werden.

Wann und wie wird untersucht?

Im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (37. bis 72.
Stunde nach der Geburt), spdtestens zusammen mit der
zweiten Vorsorgeuntersuchung lhres Kindes, 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 unver-
zliglich mit speziellen, sehr empfindlichen Untersuchungs-
methoden untersucht. Die Kosten fiir die Untersuchung
werden von der Krankenkasse {ibernommen.

Auf welche Krankheiten wird untersucht?

Die Krankheiten, auf die die Blutprobe untersucht werden
darf, sindin einerverbindlichen Richtlinie des Gemeinsamen
Bundesausschusses der Arzte und Krankenkassen (G-BA)
festgeschrieben. Es sind 13 Stoffwechselkrankheiten,
2 Hormonst6rungen, schwere kombinierte Immundefekte,
die Sichelzellkrankheit (SCD) und die spinale Muskel-
atrophie (SMA). Die Folgen und Symptome dieser Krank-
heiten sind weiter unten ausfiihrlich beschrieben.

In der Summe findet man bei ungefdhr einem von 1000 Neu-
geborenen eine dieser Krankheiten. In den meisten der
betroffenen Familien gab es vorher noch nie derartige Er-
krankungen. Da die betroffenen Kinder bei der Geburt noch
véllig gesund erscheinen konnen, kann das Neugeborenen-
screening vor Storungen der geistigen und korperlichen Ent-
wicklung bewahren. Aus dieser Untersuchung allein lassen
sich keine Aussagen tiber familidre Risiken ableiten.

Wer erfdahrt das Testergebnis?

In jedem Fall erhélt der Einsender der Blutprobe innerhalb
weniger Tage einen schriftlichen Befund vom Screeningla-
bor. Der Einsender informiert die Eltern bei auffalligen Be-
funden. In dringenden Féllen nimmt das Labor direkt mit
den Eltern Kontakt auf, wenn z. B. der Einsender nicht er-
reichbar ist. Geben Sie deshalb fiir die Testkarte lhre Tele-
fonnummerund lhre Anschrift an, unter derSiein den ersten
Tagen nach der Geburt erreichbar sein werden. Fritherken-
nung und Frithbehandlung fiir betroffene Neugeborene sind
optimal moglich, wenn alle Beteiligten — Eltern, Klinik bzw.
Kinderarzt und Screeninglabor — ohne Zeitverlust zusam-
menarbeiten kdnnen.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis eines Screening-Tests ist noch keine medizi-
nische Diagnose. Mit dem Testergebnis kdnnen entweder
die untersuchten Stérungen weitgehend ausgeschlossen
werden oder es kann eine weitere Untersuchung bei Ver-
dacht auf eine Erkrankung notwendig werden, z. B. durch
eine Wiederholung 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.

Konnen diese Krankheiten geheilt werden?

Alle genannten Stoffwechselkrankheiten, Immundefekte,
die Sichelzellkrankheit, endokrinen und neuromuskuldren
Stérungen sind angeboren und konnen deshalb in den mei-
sten Féllen nicht geheilt werden. Auch kann nicht bei allen
Erkrankungen die rechtzeitige Behandlung Krankheitsfol-
gen vollstdandig verhindern. Eine umgehende Behandlung
ermdglicht dem betroffenen Kind jedoch in den allermeisten
Fallen eine normale Entwicklung. Die Behandlung besteht
z. B. in einer Spezialdidt, der Verabreichung von bestimm-
ten Medikamenten oder in der Beratung und Anleitung der
Eltern zur Durchfiihrung prdventiver MaBnahmen. Stoff-
wechsel- und Hormonspezialisten (Endokrinologen), Hima-
tologen, Kinderneurologen oder Spezialisten fiir Stérungen
des Immunsystems stehen fiir die Beratung und Betreuung
im Verdachts- oder Krankheitsfall zur Verfiigung.

Seit dem Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes im Jahr
2010 werden von der Gendiagnostik-Kommission (GEKO)
beim Robert Koch-Institut neu aufzunehmende Reihenunter-
suchungen fiir genetisch bedingte Erkrankungen bewertet.
Fiir die Reihenuntersuchungen auf Tyrosindmie Typ I, schwere
kombinierte Immundefekte (SCID), Sichelzellkrankheit und
spinale Muskelatrophie (SMA) hat die GEKO die Einfiihrung
der Screeninguntersuchungen befiirwortet.



ZIELKRANKHEITEN

Adrenogenitales Syndrom

Hormonstorung durch Defekt der Nebennierenrinde: Ver-
mannlichung bei Madchen, todlicher Verlauf bei Salzver-
lustkrisen moglich. Behandlung durch Hormongaben, gute
Prognose (Haufigkeit: ca. 1/15 ooo Neugeborene).

Ahornsirupkrankheit

Defekt im Abbau von Aminosaduren: Geistige Behinderung,
Koma, todlicher Verlauf moglich. Behandlung durch Spezi-
aldiat, zumeist gute Prognose (H&ufigkeit: ca. 1/180 ooo
Neugeborene).

Biotinidasemangel

Defekt im Stoffwechsel des Vitamins Biotin: Hautverdande-
rungen, Stoffwechselkrisen, geistige Behinderung, todli-
cher Verlauf méglich. Behandlung durch Biotingabe, sehr
gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/28 ooo Neugeborene).

Carnitinstoffwechseldefekte

Defekt im Stoffwechsel der Fettsduren: Stoffwechselkri-
sen, Koma, todlicher Verlauf moglich. Behandlung durch
Spezialdiat, sehr gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/600 ooo
Neugeborene).

Galaktosamie

Defekt im Stoffwechsel eines Milchzuckerbestandteils (Ga-
laktose): Triibung der Augenlinse, kérperliche und geistige
Behinderung, Leberversagen, todlicher Verlauf moglich.
Behandlung durch Spezialdidat, zumeist gute Prognose
(Haufigkeit: ca. 1/77 ooo Neugeborene).

Glutarazidurie Typ |

Defekt im Abbau von Aminosduren: Plotzliche Stoffwech-
selkrise mit bleibender Bewegungsstérung. Behandlung
durch Spezialdiat, zumeist gute Prognose (Haufigkeit: ca.
1/140 000 Neugeborene).

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddriise: Schwere Sto-
rung der geistigen und korperlichen Entwicklung. Behand-
lung durch Hormongabe, sehr gute Prognose (Haufigkeit:
ca. 1/3 ooo Neugeborene).

Isovalerianazidamie

Defekt im Abbau von Aminosduren: Geistige Behinderung,
Koma, todlicherVerlauf méglich. Behandlung durch Spezial-
didt, sehr gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/9o ooo Neuge-
borene).

LCHAD-, VLCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechsel von langkettigen Fettsdauren: Stoff-
wechselkrisen, Koma, Muskel- und Herzmuskelschwdache,
todlicher Verlauf moglich. Behandlung durch Spezialdiat,
Vermeiden von Hungerphasen, zumeist gute Prognose
(H&ufigkeit: ca. 1/80 ooo Neugeborene).
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MCAD-Mangel

Defekt bei der Energiegewinnung aus Fettsduren: Unter-
zuckerung, Koma, todlicher Verlauf moglich. Behandlung
durch Vermeiden von Hungerphasen, sehr gute Prognose
(H&ufigkeit: ca. 1/10 ooo Neugeborene).

Phenylketonurie

Defekt im Stoffwechsel der Aminosdure Phenylalanin:
Unbehandelt geistige Behinderung. Erfolgreiche Behand-
lung durch Spezialdiat, sehr gute Prognose (Haufigkeit:
ca. 1/10 ooo Neugeborene).

Tyrosindmie Typ |

Storung im Abbau der Aminosdure Tyrosin, die ohne Be-
handlung ab den ersten Lebenstagen zu einer schweren
Leberfunktionsstorung mit Gelbsucht und Blutungsnei-
gung, einer Storung der Nierenfunktion und neurologischen
Krisen fiihren kann. Behandlung mittels eines Medika-
ments (Nitisinon) und eiweiBarmer Didt, gute Prognose
(H&ufigkeit: ca. 1/135 ooo Neugeborene).

Schwere kombinierte Inmundefekte (SCID)

Vélliges Fehlen einer Immunabwehr: bereits im Sauglings-
alter hohe Infektanfalligkeit gepaart mit Infektionskompli-
kationen. Behandlung durch strenge hygienische Vorsichts-
maBnahmen. Therapie mit Knochenmark- oder Stammzell-
transplantation, Enzymersatztherapie. Verzicht auf Stillen,
Lebendimpfungen oder Transfusion unbehandelter Blut-
produkte. Unbehandelt versterben die meisten betroffenen
Kinderinnerhalb von 1 bis 2 Jahren (H&ufigkeit: ca. 1/32 500
Neugeborene)

Sichelzellkrankheit (SCD)

Verformung der roten Blutzellen (Sichelzellen) fiihrt zu Blut-
armut, einer erhdhten Zahfliissigkeit des Blutes und einer
schlechteren Sauerstoffversorgung der Organe. Langfri-
stig Organschddigung. Akute Komplikationen u. a. Hirn-
infarkt, Nierenversagen, Milzinfarkt, Blutvergiftung und
Blutarmut. Behandlungsansatz umfasst Aufklarung und An-
leitung zu Verhaltensmainahmen, Infektionsprophylaxe (z.
B. Impfungen), Gabe von Hydroxycarbamid, gegebenenfalls
Transfusionen und gegebenenfalls als weiterer Behand-
lungsansatz die Stammzelltransplantation. Unbehandelt
kann es etwa ab dem 3. Lebensmonat zu Symptomen kom-
men (Haufigkeit: ca. 1/3 950 Neugeborene).

Spinale Muskelatrophie (SMA)

Mangel eines bestimmten Proteins (Survival-Motor-Neuron
(SMN)-Protein) fiihrt zu einer zunehmenden Muskelschwé-
che mit riickldufiger Entwicklung der Motorik und Einschran-
kung der Lungenfunktion. Die Therapie erfolgt medikamen-
t6s und symptomatisch (physiotherapeutisch, rehabilitativ,
orthopéddisch, psychologisch). Die ersten Krankheitssym-
ptome bei Kindern mit infantiler SMA (der hdufigsten und
schwersten Ausprdgung) treten bis zum 6. Lebensmonat auf.
Unbehandelt versterben diese Kinder innerhalb von 1 bis 2
Jahren (H&ufigkeit: ca. 1/6 000 bis 1/11 000 Neugeborene).







NEUGEBORENENSCREENING AUF MUKOVISZIDOSE

Zeitgleich mit dem Neugeborenenscreening auf angeborene
Stoffwechselkrankheiten, Stérungen des Hormon-, des Blut-,
des Immunsystems und des neuromuskuldren Systems wird
Ihnen fiir Ihr Kind ein Screening auf Mukoviszidose angebo-
ten. Ziel dieser Untersuchung ist die friihzeitige Diagnose
von Mukoviszidose, damit moglichst friih mit einer Behand-
lung begonnen werden kann und so die Lebensqualitat
und Lebenserwartung bei Kindern mit Mukoviszidose ver-
bessert wird. Das Screening auf Mukoviszidose unterliegt
den besonderen Regelungen des Gendiagnostikgesetzes.
Die nachfolgenden Informationen sollen Ihnen helfen, sich
auf ein Aufkldrungsgesprach mit lhrer Arztin bzw. Ihrem
Arzt vorzubereiten.

Was ist Mukoviszidose?

Mukoviszidose (auch Cystische Fibrose genannt) ist eine
erbliche Krankheit, die ungefdahr 1 von 3 300 Kindern be-
trifft. Eine Genveranderung im sogenannten CFTR-Gen
fuhrt zu einer Stérung des Salzaustausches in Driisenzel-
len. Dies wiederum ist Ursache fiir die Bildung von zahfliis-
sigem Schleim in den Atemwegen und anderen Organen,
die sich dadurch dauerhaft entziinden. Die Schwere der
Krankheitszeichen kann aufgrund unterschiedlicher Gen-
veranderungen variieren. Haufig ist die Funktion der
Bauchspeicheldriise eingeschrankt. Dadurch sind betrof-
fene Kinder oft untergewichtig und wachsen schlecht. Bei
schweren Verlaufen kann, infolge von wiederholten schwe-
ren Lungenentziindungen, die Lungenfunktion erheblich
beeintrachtigt werden.

Wie kann Mukoviszidose behandelt werden?

Zurzeit gibt es keine heilende Therapie bei Mukoviszido-
se. Allerdings konnen Krankheitszeichen durch verschie-
dene Therapieansdtze verbessert oder gelindert werden, so
dass die Lebenserwartung von Mukoviszidose-Patienten
kontinuierlich gestiegen ist. Die Behandlung der Mukovis-
zidose besteht aus Inhalationen und Physiotherapie, einer
besonders kalorienreichen Erndhrung und Medikamenten.
AuBerdem ist die Durchfiihrung von regelméaBigen Kon-
trolluntersuchungen in spezialisierten Mukoviszidose-
Einrichtungen sinnvoll, um bereits frilhe Verdanderungen
rechtzeitig behandeln zu kénnen.

Warum ist ein Screening auf Mukoviszidose sinnvoll?

Das Screening auf Mukoviszidose ermdglicht eine frithe
Diagnosestellung. Mit einem friihen Behandlungsbeginn
kann die kérperliche Entwicklung der betroffenen Kinder
verbessert werden. Damit erhoht sich auch die Chance auf
ein langeres und gesiinderes Leben.
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Wie wird das Screening auf Mukoviszidose durchgefiihrt?
Fiir das Screening auf Mukoviszidose ist in der Regel keine
zusédtzliche Blutabnahme notwendig. Das Screening auf
Mukoviszidose erfolgt zur gleichen Zeit und aus derselben
Blutprobe, welche fiir das Neugeborenenscreening auf
angeborene Stoffwechselkrankheiten, Stérungen des Hor-
mon-, des Blut-, des Immunsystems und des neuromus-
kuldren Systems bei lhrem Kind abgenommen wird. Hierfiir
werden wenige Blutstropfen (aus der Vene oder Ferse) auf
eine Filterpapierkarte getropft und in ein Screeninglabor
geschickt.

Dort wird zuerst das Enzym immunreaktives Trypsin
(IRT) bestimmt. Bei einem erhdhten Wert erfolgt aus der-
selben Blutprobe eine zweite Untersuchung auf das
Pankreatitis-assoziierte Protein (PAP). Sollte das zweite
Testergebnis ebenfalls erhoht sein, wird mit einem DNA-
Test (Erbgutuntersuchung) aus derselben Probe nach den
hadufigsten Genverdanderungen gesucht, die bei Mukovis-
zidose auftreten. Wenn eine oder zwei Genverdanderun-
gen gefunden werden, ist das Screeningergebnis kontroll-
bediirftig. Sollte bereits der erste Test (IRT) sehr auffillig
sein, ist das Screeningergebnis allein dadurch kontrollbe-
diirftig und es werden die anderen Tests nicht mehr durch-
gefiihrt. Die Kombination der Testschritte fiihrt zu einer
groBtmoglichen Genauigkeit und Sicherheit der Ergebnisse.
Sehr selten kann es trotzdem vorkommen, dass ein Kind an
Mukoviszidose erkrankt ist und in dieser Friiherkennung
nicht auffallt.

Entsprechend der gesetzlichen Vorgaben im Gendiagnos-
tikgesetz ist vor der Durchfilhrung des Neugeborenen-
screenings auf Mukoviszidose die Aufkldrung durch eine
Arztin oder einen Arzt zwingend erforderlich. Wird die
Geburt durch eine Hebamme oder einen Entbindungs-
pfleger geleitet, kann das Screening auf Mukoviszidose
bei Ihrem Kind bis zum Alter von 4 Lebenswochen bei
einer Arztin oder einem Arzt (beispielsweise bei der U2)
nachgeholtwerden. Hierzuistdann die Entnahme einerwei-
teren Blutprobe notwendig. Im Gegensatz zum Screening
auf Mukoviszidose sollte das Neugeborenenscreening
auf angeborene Stoffwechselkrankheiten, Stérungen des
Hormon-, des Blut-, des Immunsystems und des neuro-
muskuldren Systems idealerweise innerhalb der 37. — 72.
Lebensstunde erfolgen, da dort anders als beim Mukovis-
zidose-Screening eine sofortige Therapieeinleitung fiir die
Mehrzahl der getesteten Erkrankungen entscheidend ist.

Die Blutprobe lhres Kindes wird nach der Untersuchung
3 Monate lang verwahrt und danach vernichtet.



Wie werden Sie {iber das Screeningergebnis informiert und
was folgt danach?

Das Labor teilt dem Einsender (Arztin/Arzt) der Blutprobe
innerhalb von 14 Tagen mit, ob der Befund kontrollbeddirftig
oder normal ist. Uber ein normales Ergebnis werden Sie nur
auf lhre ausdriickliche Nachfrage durch den Einsender in-
formiert. Bei einem kontrollbeddirftigen Ergebnis wird sich
der Einsender mit lhnen in Verbindung setzen und Sie an ein
spezialisiertes Mukoviszidose-Zentrum verweisen. Ein kon-
trollbediirftiges Ergebnis bedeutet noch nicht, dass IhrKind
Mukoviszidose hat. Nur eines von fiinf Kindern mit einem
kontrollbediirftigen Ergebnis hat tatsachlich Mukoviszido-
se. Jedoch ist die Wahrscheinlichkeit fiir eine sogenannte
Anlagetragerschaft erhoht. Die Anlagetrager sind gesund,
konnen jedoch diese Anlage an ihre Nachkommen weiter-
geben. In jedem Fall wird lhnen eine genetische Beratung
angeboten, damit Sie sich ausfiihrlich tiber die Bedeutung
dieses Ergebnisses informieren kdonnen.

Im Mukoviszidose-Zentrum wird zundchst eine Bestati-
gungsuntersuchung, in der Regel ein Schweifitest durch-
gefiihrt und alles Weitere mit Ihnen besprochen. Dieser
Schweifdtest ist ungefahrlich und schmerzfrei und belastet
IhrKind nicht. Das Ergebnis wird Ihnen unmittelbar nach der
Untersuchung mitgeteilt. Moglicherweise sind weitere Un-
tersuchungen erforderlich.

Sie entscheiden fiir Ihr Kind

Die Teilnahme am Mukoviszidose-Screening ist freiwillig.
Die Kosten der Untersuchung werden von den gesetzlichen
Krankenkassen tibernommen. Die Ergebnisse der Unter-
suchung unterliegen der drztlichen Schweigepflicht und
diirfen nicht ohne lhre Einwilligung an Dritte weitergege-
ben werden. Das durchfiihrende Labor tibermittelt die Er-
gebnisse direkt dem Einsender, der beauftragt ist, Sie bei
einem auffédlligen Befund zu kontaktieren. Sie haben das
Recht Ihre Einwilligung zum Mukoviszidose-Screening je-
derzeit zu widerrufen. Eine Entscheidung fiir oder gegen
ein Screening auf Mukoviszidose sollte auf der Basis fun-
dierter Informationen getroffen werden. Sie haben immer
die Moglichkeit, Ihre Fragen mit Arztinnen oder Arzten zu
besprechen.

Diese genetische Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
wird von der Gendiagnostik-Kommission beim Robert-Koch-
Institut befirwortet.

DATENERHEBUNG/-VERARBEITUNG

Die Testkarte, die an das Neugeborenenscreening des Zen-
trums fiir Kinder- und Jugendmedizin Heidelberg geschickt
wird, enthdlt Angaben {ber Ihr Kind. Neben dem Namen
(wichtig fir die richtige Zuordnung der Untersuchungser-
gebnisse) bendtigen wir Geburtsdatum und Schwanger-
schaftswoche, um die Untersuchungsergebnisse richtig
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zu bewerten. Daneben fragen wir auf der Testkarte nach
lhrem Namen, der Adresse und der Telefonnummer. Diese
Daten bendétigen wir, um Sie im Notfall direkt zu verstén-
digen. Dies ist nur bei wenigen Kindern notwendig. Die
personlichen Daten Ihres Kindes und lhre auf der Testkarte
eingetragenen Daten werden im Computersystem des Neu-
geborenenscreenings Heidelberg gespeichert. Die Spei-
cherdauer betragt 10 Jahre. Es handelt sich um einen me-
dizinischen Befund, der nach dem d&rztlichen Berufsrecht
10 Jahre aufbewahrt werden muss. Sie kdnnen aber sicher
sein, dass nur diejenigen Mitarbeiter des Neugeborenen-
screenings Zugang zu diesen Daten haben, die sie fiir die Ar-
beit wirklich benotigen. Nach zehn Jahren werden die Daten
geloscht. Ihre Daten und die Ihres Kindes sowie die Blutpro-
ben werden nicht zu anderen als den genannten Zwecken
verwendet oder ausgewertet und nicht an unbefugte Dritte
weitergegeben. Sie haben das Recht, vom Verantwortlichen
(s.u.) Auskunft tiber die von lhrem Kind gespeicherten per-
sonenbezogenen Daten zu verlangen. Ebenfalls kénnen Sie
die Berichtigung unzutreffender Daten sowie die Loschung
der Daten oder Einschrankung deren Verarbeitung verlangen.

Der Verantwortliche fiir die Erhebung personenbezogener
Daten im Rahmen des Neugeborenenscreenings ist:

Prof. Dr. med. Prof. h.c. mult. (RCH) Georg F. Hoffmann

Tel.: 06221 56-4002
E-Mail:georg.hoffmann@med.uni-heidelberg.de

Bei Anliegen zur Datenverarbeitung und zur Einhaltung der
datenschutzrechtlichen Anforderungen kdnnen Sie sich an
folgenden Datenschutzbeauftragten der Einrichtung wenden:
Datenschutzbeauftragter Universitdtsklinikum Heidelberg
Im Neuenheimer Feld 672, 69120 Heidelberg

E-Mail: Datenschutz@med.uni-heidelberg.de

Im Falle einer rechtswidrigen Datenverarbeitung haben
Sie das Recht, sich bei folgender Aufsichtsbehérde zu be-
schweren:

Der Landesbeauftragte fiir den Datenschutz und

die Informationsfreiheit Baden-Wiirttemberg

Postfach 10 29 32, 70025 Stuttgart

Koénigstrafie 10a, 70173 Stuttgart

Tel.: 0711 615541-0, Fax: 0711 615541-15

E-Mail: poststelle@lfdi.bwl.de

Internet: http://www.baden-wuerttemberg.datenschutz.de

Widerrufsrecht

Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig.
Sie kénnen lhre Einwilligung jederzeit widerrufen. In die-
sem Fall werden ggf. vorhandene Testkarten vernichtet und
personenbezogene Daten in unserem Computersystem ge-
sperrt, so dass kein Zugriff mehr moglich ist.

Restblutprobe
Die Testkarten mit dem Restblut werden 3 Monate lang ver-
wahrt und danach vernichtet.
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DIFFERENZIERTE EINWILLIGUNGSERKLARUNG NEUGEBORENENSCREENING

Wenn Sie allen angebotenen Untersuchungen zustimmen, unterschreiben Sie bitte die Einwilligungserklarung auf
der Riickseite.

Nur wenn Sie dem Screeningprogramm nicht vollstdndig zustimmen mdchten, fiillen Sie bitte diese Seite aus.

Name des Kindes:

Geburtsdatum:
(oder Klebeetikett)

Ich wurde tiber das Neugeborenenscreening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten/Hormonstérungen/Stérungen des
Immunsystems/Stérungen des Blutsystems/Stérungen des neuromuskuldren Systems und das Neugeborenenscreening
auf Mukoviszidose aufgeklart. Ich wurde auf die méglichen negativen Folgen fiir mein Kind bei Ablehnung einzelner Teilbe-
reiche des Neugeborenenscreenings hingewiesen.

Differenzierte Einwilligungserklarung
(Bitte unterschreiben Sie bei jedem Punkt, dem Sie zustimmen.)

Ich bin mit der Durchfiihrung folgender Untersuchungen und der Ubermittlung der hierfiir vorgesehenen Angaben einver-

standen:

() Neugeborenenscreening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten/Hormonstérungen/Stérungen des Immunsystems/
Stérungen des Blutsystems/Stérungen des neuromuskuldren Systems (Seite 2-3)

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

() Neugeborenenscreeening auf Mukoviszidose (Seite 5-6)

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

() Firden Fall, dass sich ein abkldrungsbediirftiger Befund des Neugeborenenscreenings ergibt, bin ich mit der
Datentibermittlung durch das weiterbetreuende Zentrum an das Screeningzentrum Heidelberg bis zur Abklarung der
Befunde einverstanden (Dateniibermittlung Tracking).

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

Datum, Name in Druckschrift, Unterschrift des aufkldrenden Arztes gemdf3 § 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.



EINWILLIGUNGSERKLARUNG NEUGEBORENENSCREENING

Wenn Sie bei Ihrem Kind das Neugeborenenscreening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten, Stérungen des Hormon-,
des Blut-, des Immunsystems und des neuromuskuldren Systems und auf Mukoviszidose durchfiihren lassen méchten,
unterschreiben Sie bitte auf dieser Seite.

Name des Kindes:

Geburtsdatum:
(oder Klebeetikett)

() Ich habe das Informationsmaterial zum Neugeborenenscreening erhalten und bin ausreichend aufgeklart.

() Ich bin mit der Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings auf angeborene Stoffwechselkrankheiten/Hormonsto-
rungen/Mukoviszidose/Stérungen des Immunsystems/Stérungen des Blutsystems/Stérungen des neuromuskulédren
Systems bei meinem Kind und der Ubermittlung der hierfiir vorgesehenen Angaben einverstanden.

() Fiirden Fall, dass sich ein abklarungsbediirftiger Befund des Neugeborenenscreenings ergibt, bin ich mit der Daten-
tibermittlung durch das weiterbetreuende Zentrum an das Screeningzentrum Heidelberg bis zur Abklarung der Be-
funde einverstanden (Dateniibermittlung Tracking).

() Ich wurde iiber die Notwendigkeit einer Zweituntersuchung bis spitestens (Datum) aufgeklart.
(Eine Zweituntersuchung ist nur bei wenigen Kindern notwendig.)

() Ich lehne das Neugeborenenscreening fiir mein Kind ab. Ich wurde auf die moglichen negativen Folgen fiir 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 aufkldrenden Arztes gemdf3 § 8 Abs. 1 GenDG

Wenn Sie nur einzelne Untersuchungen bei lhrem Kind durchfiihren lassen wollen, fiillen Sie bitte die Erkldarung auf der
Riickseite aus und unterschreiben dort.

Diese Einverstandniserkldarung 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.





