Gemeinschaftspraxis

) Screening-Labor Hannover

Prof. Dr. med. J. Sander, FA flr Laboratoriumsmedizin
PD Dr. med. Michael Peter, FA fir Kinderheilkunde und Jugendmedizin

Postfach 9110 09, 30430 Hannover

Internet www.metabscreen.de

w X Kk, Akkreditiert durch
¢ ? Zentralstelle der Lander
L4 fir Gesundheitsschutz

* E.E_é hed bei Arzneimitteln
w W und Medizinprodukten
X g k¥ ZLG-P-447.05.07

Elterninformation

Mukoviszidose / Cystische Fibrose-Screening

und

Favismus / Glucose-6-Phosphat-Dehydrogenase-Mangel

Mukoviszidose/
Cystische
Fibrose-Screening

Liebe Eltern,

in Deutschland gehért die Blutunter-
suchung zur Friherkennung der Mu-
koviszidose, auch Cystische Fibrose
(CF) genannt, nicht zu den von der
gesetzlichen Krankenkasse finan-
zierten Vorsorgeuntersuchungen fur
Neugeborene (,Erweitertes Neuge-
borenen-Screening”). Dies ist anders
als z.B. in Osterreich. Die Krankheit
kommt aber auch bei uns relativ hdu-
fig vor. Sie betrifft jeweils eins von
etwa 2000 Neugeborenen.

Was ist eine Mukoviszidose?

Mucus ist das lateinische Wort fur
Schleim, viscidus der Begriff fir kleb-
rig oder zah. Bei der Mukoviszidose
ist der Schleim der Atemwege und
anderer Organe besonders zah und
klebrig. Der zweite Name der Krank-
heit, Cystische Fibrose, weist auf die
Bildung von Blasen (Cysten) und
Narbengewebe (Fibrose) in den be-
troffenen Organen hin. Die Ursache
der Krankheit ist eine Stérung des
Salztransportes aus der Zelle an die
Schleimhautoberflache. Dies fihrt
zur Bildung von z&ahen Zellausschei-
dungen. Die Abgabe der Zellproduk-
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te, z.B. des Bronchialschleims, der
Gallenflissigkeit oder der Verdau-
ungsenzyme der Bauchspeicheldri-
se wird erheblich behindert. Die be-
troffenen Organe werden in ihrer
Funktion gestort und es kommt zu
chronischen Entziindungen. Eine
allgemeine Gedeihstérung, chroni-
scher Husten, Lungenentziindungen,
Verdauungsstdrungen und Leber-
krankheit sind die Folge.

Was ist der Sinn der Vorsorge-
untersuchung?

Die Mukoviszidose/Cystische Fibro-
se kann bisher leider nicht geheilt
werden. Das Ziel des Screenings ist
eine Verlangsamung des Krank-
heitsverlaufes durch eine Frihbe-
handlung. Durch viele wissenschaft-
liche Untersuchungen wurde der
positive Effekt der Frihbehandlung
belegt. Ein weiterer Grund spricht fur
das Screening: Ohne Vorsorgeun-
tersuchung werden die ersten Sym-
ptome der Mukoviszidose oft nicht
richtig gedeutet. Dadurch wird unter
Umstanden Zeit bis zum Beginn der
Behandlung verloren und die Kinder
werden unndtigen Untersuchungen
ausgesetzt.

Wie wird der Vorsorgetest durch-
gefuhrt?

Zur Fruherkennung der Mukoviszi-
dose wird in einer Blutprobe der Ge-
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halt an immunreaktivem Trypsin
(IRT) bestimmt. Dabei handelt es
sich um eine Vorstufe des Verdau-
ungsenzyms Trypsin. Die Untersu-
chung kann im Rahmen des Neuge-
borenen-Screenings  durchgefihrt
werden (siehe Elterninformation zum
Neugeborenen-Screening). Eine
Blutprobe fir den IRT-Test kann
aber auch zu einem spéateren Zeit-
punkt (innerhalb der ersten Lebens-
wochen) separat entnommen wer-
den.

Welche Ergebnisse kénnen beim
IRT-Test erwartet werden?

Das Screening-Labor hat in eigenen
Untersuchungen einen oberen
Grenzwert fur das IRT bestimmt.
Statistisch ergibt sich bei einem von
jeweils 200 untersuchten Kindern ein
erhdhter Wert. Bei einem normalen
IRT-Wert kann man davon ausge-
hen, dass das Kind gesund ist. Nur
in sehr seltenen Ausnahmefallen gibt
sich die Krankheit nicht durch erhéh-
te IRT-Werte zu erkennen. Ein nicht
normales Testergebnis bedeutet
aber noch lange nicht, dass das Kind
wirklich eine Mukoviszidose hat. Fallt
der Test positiv aus, muss auf jeden
Fall weiter untersucht werden.

Was geschieht, wenn der IRT-Test
ein positives Ergebnis liefert?
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Bei positivem IRT-Test wird ein zwei-
ter Test zur Abklarung erforderlich.
Hierfur sind zwei Wege mdoglich. Das
erste Verfahren besteht darin, unmit-
telbar im Anschluss an den positiven
IRT-Test in einem humangeneti-
schen Labor eine molekulargeneti-
sche Untersuchung auf Erbfaktoren
durchzufiihren, die als Ursache einer
Mukoviszidose in Frage kommen.
Der Vorteil der direkten molekular-
genetischen Untersuchung liegt in
der sofortigen Klarstellung. Der zwei-
te Weg besteht in der Wiederholung
des IRT-Tests in einer neuen Blut-
probe. Bei der Wiederholung sind die
meisten Tests negativ (d. h. der Wert
liegt unterhalb des oberen Grenz-
wertes), der Verdacht auf Vorliegen
einer Mukoviszidose gilt dann als
ausgeraumt.

Was geschieht, wenn auch der
zweite Test positiv ausfallt?

In diesen Fallen muss das Kind von
erfahrenen Spezialisten genau un-
tersucht werden. Dazu gehort die
Bestimmung des Salzgehaltes im
Schweil3. In den ersten Lebenswo-
chen ist die Gewinnung und Unter-
suchung von Schweild nicht einfach.
Die Untersuchung wird deshalb in
speziell darauf eingerichteten Kin-
derkliniken vorgenommen. Hinzu
kommt die schon erwéahnte moleku-
largenetische Untersuchung.

Sollte sich jetzt herausstellen, dass
das Kind tatséchlich eine Mukoviszi-
dose hat, kann unmittelbar mit der
Behandlung begonnen werden. Fur
die Behandlung ist die enge Zu-
sammenarbeit zwischen dem Kin-
derarzt und einer Spezialambulanz
(CF-Zentrum) erforderlich.

Kosten

Die Vorsorgeuntersuchung auf Mu-
koviszidose/Cystische Fibrose ist
keine Kassenleistung. Mit einer Er-
stattung durch die gesetzliche Kran-
kenversicherung kann nicht gerech-
net werden. Die Eltern missen die
Kosten in H6he von 17,- Euro selbst
tragen. Bei einem positiven Tester-
gebnis wird die dann erforderliche
weitere Diagnostik und Beratung
durch die Krankenkasse bezahlt.

Unterschriften

Die Untersuchungen kdnnen nur
durchgefihrt werden, wenn mindes-
tens ein Elternteil oder eine erzie-
hungsberechtigte Person den hierfiir
vorgesehenen Auftragsschein unter-
schrieben hat.

Favismus/Glucose-6-Phos-
phat-Dehydrogenase-
Mangel

Die Blutuntersuchung zur Friher-
kennung des Favismus gehort in
Deutschland nicht zu den von der
gesetzlichen Krankenkasse finan-
zierten Vorsorgeuntersuchungen fur
Neugeborene (so genanntes ,Erwei-
tertes  Neugeborenen-Screening®).
Dies ist anders als in einigen stdeu-
ropdischen L&ndern. Diese Krank-
heitsanlage kommt aber auch bei
uns relativ haufig vor. Sie betrifft je-
weils eins von etwa 300 Neugebore-
nen.

Was ist Favismus?

Beim Glukose-6-Phosphat-Dehydro-
genase-Mangel (G6PD-Mangel)
handelt es sich um eine Krankheits-
anlage, die nur unter bestimmten
Bedingungen zu Krankheitssympto-
men fuhrt. Diese Anlage kann aber
in einzelnen Fallen zu einem lebens-
bedrohlichen Zustand fuhren. Die
Bezeichnung Favismus stammt da-
her, dass bei Menschen, die einen
G6PD-Mangel haben, nach Verzehr
dicker Bohnen (Fava-Bohnen) ein
akuter Blutzerfall auftreten kann. Da
die roten Blutkérperchen lebensnot-
wendig sind (z.B. fir den Sauerstoff-
transport zum Gehirn) handelt es
sich hier um ein Risiko, welches den
Tod zur Folge haben kann. Dariiber
hinaus gibt es einige Medikamente,
deren Inhaltsstoffe zu den gleichen
Reaktionen im Kérper fuhren kon-
nen. Somit stellen auch diese Medi-
kamente (z. B. fiebersenkende Me-
dikamente) eine Gefahr dar. Eine
Liste dieser Medikamente kodnnen
Sie im Internet unter der folgenden
Adresse finden:
http://www.g6pd.de/Medikamenten-
liste.html

Was ist der Sinn der Vorsorgeun-
tersuchung?

Der Favismus (G6PD-Mangel) ist
vergleichbar mit einer seltenen Blut-
gruppe. Man sollte dartiber Bescheid
wissen um Risiken zu vermeiden. Da
auch Babys die 0. g. Medikamente
erhalten, sollte die Krankheitsanlage
schon in diesem Lebensabschnitt
bekannt sein.

Wie wird der Vorsorgetest durch-
gefuhrt?

Zur Friherkennung des Favismus
(G6PD-Mangel) wird in einer Blut-
probe die Aktivitdt des in den roten
Blutkdrperchen enthaltenen Enzyms
Glukose-6-Phosphat-Dehydrogen-
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ase bestimmt. Die Untersuchung
kann im Rahmen des Neugebore-
nen-Screenings durchgefuhrt werden
(siehe Elterninformation zum Neu-
geborenen-Screening). Eine Blut-
probe fur den Test kann aber auch
Zu einem spéteren Zeitpunkt separat
entnommen werden.

Welche Ergebnisse kénnen erwar-
tet werden?

Das Screening-Labor hat in eigenen
Untersuchungen  einen  unteren
Grenzwert fiir die Aktivitat des o. g.
Enzyms in Trockenblutproben be-
stimmt. Ist dieser Wert unterschrit-
ten, besteht der Verdacht auf Vorlie-
gen eines G6PD-Mangel. Ist der
gemessene Wert normal, dann be-
steht kein Verdacht auf Vorliegen
dieser Krankheitsanlage.

Was geschieht, wenn der Test ein
positives Ergebnis liefert?

Der Screening-Befund wird durch
eine weitere Untersuchung in einem
speziellen Labor aus einer Flissig-
blutprobe kontrolliert. Bei Bestati-
gung des Screening-Befundes er-
folgt eine eingehende Beratung der
Eltern durch einen erfahrenen Arzt.

Kosten

Die Vorsorgeuntersuchung auf Fa-
vismus (G6PD-Mangel) ist keine
Kassenleistung. Mit einer Erstattung
durch die gesetzliche Krankenversi-
cherung kann nicht gerechnet wer-
den. Die Eltern missen die Kosten in
Hohe von 8,04 Euro selbst tragen.
Bei einem positiven Testergebnis
wird die dann erforderliche weitere
Diagnostik und Beratung durch die
Krankenkasse bezahlt.

Unterschriften

Die Untersuchungen kdnnen nur
durchgefiihrt werden, wenn mindes-
tens ein Elternteil oder eine erzie-
hungsberechtigte Person den hierfiir
vorgesehenen Auftragsschein unter-
schrieben hat.
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