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Diagnose direkt nach der Geburt rettet Leben und

verbessert Lebensqualitat

Langzeitstudie des Zentrums fiir Kinder- und Jugendmedizin
Heidelberg bestitigt erstmals langfristige Effekte des erweiterten

Neugeborenen-Screenings

Werden angeborene Stoffwechselerkrankungen schon beim Neugeborenen-
Screening nach der Geburt entdeckt und friihzeitig behandelt, haben die
Kinder sehr gute Chancen auf eine normale Entwicklung. Zu diesem Ergeb-
nis kommt eine weltweit einmalige Langzeitstudie des Zentrums fiir Kinder-
und Jugendmedizin Heidelberg. An der Studie nahmen 247 Kinder teil, bei
denen zwischen 1999 und 2009 im Rahmen des Screenings eine Stoffwech-
selstorung festgestellt und die geeignete Therapie eingeleitet worden war.
Die Studie und der Aufbau des Heidelberger Screening-Zentrums wurden

von der Dietmar Hopp Stiftung mit rund 2 Millionen Euro geférdert.

Bekanntestes Beispiel fiir den Nutzen des Neugeborenen-Screenings ist die
erfolgreiche Behandlung der Phenylketonurie (PKU): Bei der Geburt wirken
die Kinder gesund. Wird die angeborene Stérung im Eiweif3stoffwechsel
allerdings nicht rechtzeitig entdeckt, kommt es zu schweren Gehirnscha-
den. Mit einer eiweiBarmen Didt ab den ersten Lebenstagen entwickeln sich
die Kinder normal. Seit 1971 gehort der Test auf PKU deutschlandweit zu den

Standarduntersuchungen bei Neugeborenen.
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Inzwischen ist — auch durch die Forschung der Wissenschaftler am Universi-
tatsklinikum Heidelberg — eine Vielzahl angeborener Stoffwechselerkran-
kungen bekannt. Hier wurde ab 1998 mit Hilfe der Dietmar Hopp Stiftung
das erweiterte Neugeborenenscreening (bis zu 40 Erkrankungen) entwickelt.
Die Erfolge des erweiterten Neugeborenenscreenings waren so vielverspre-
chend, dass seit 2005 in Deutschland alle Neugeborene auf zwei Hormon-
storungen und auf zwolf Stoffwechselerkrankungen getestet werden. lhnen
gemeinsam ist, dass sie ohne rechtzeitige Behandlung noch vor den ersten
erkennbaren Symptomen verheerende Folgen fiir die betroffenen Kinder
haben kdnnen: Haufig sind die Kinder geistig behindert, kdnnen ins Koma

fallen oder sterben.

Durch rechtzeitige Behandlung entwickelten sich Kinder normal

Ziel der aktuellen Studie war es, den Nutzen des seit 1998 in Heidelberg
angewandten erweiterten Screenings umfassend zu priifen: Tragt diese
MafRnahme der Friitherkennung verschiedener Stoffwechselerkrankungen
nachweisbar dazu bei, schwere Entwicklungsschdaden bei betroffenen Kin-
dern zu verhindern? Wie ist die Lebensqualitdt bei angemessener Behand-
lung? Im Erhebungszeitraum von 1999 bis 2009 wurde das Blut von mehr
als einer Million S&duglingen im Stoffwechsellabor des Heidelberger Zent-
rums fir Kinder- und Jugendmedizin untersucht. 247 Betroffene wurden in

die Studie aufgenommen.

Arzte und Psychologen untersuchten die Kinder regelmaBig, auch wenn sie
inzwischen heimatnah in anderen Stoffwechselzentren wie Diisseldorf, Frei-
burg oder Mainz versorgt sind, erfassten Symptome, Krankheitsschiibe,
Wachstum und geistige Entwicklung. Das Ergebnis ist eindeutig: Uber 95

Prozent der Kinder entwickelten sich normal.
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»Wir haben in dieser Studie den wissenschaftlichen Beweis erbracht, dass
die frithe Diagnose und konsequente Behandlung bei fast allen Patienten
schwere Krankheitskrisen und damit dauerhafte Schaden vermeiden kann®,
erklart Professor Dr. Georg F. Hoffmann, Arztlicher Direktor des Zentrums fiir
Kinder- und Jugendmedizin und Seniorautor der Studie. Wenige Kinder erlit-
ten eine schwere Krise noch bevor die Ergebnisse des Screenings vorlagen,
bei manchen reichten Didt oder Medikamente nicht aus, um die Symptome

vollstdndig zu verhindern.

Aufbauend auf diesen Ergebnissen ist zu priifen, ob das Screening auf zu-
satzliche angeborene Erkrankungen ausgedehnt werden sollte. ,,Ungefahr
sechs weitere angeborene Erkrankungen konnen wir zuverldssig erkennen
und gut behandeln. Es ware sinnvoll, diese mit in das Screening aufzuneh-

men®, so Professor Hoffmann.
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