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Pravention: Einfache Methode — nachhaltige Wirkung

Worum geht es bei diesen Untersuchungen?
Unbehandelt fihren die im Neugeborenen-
Screening erfassten Stoffwechsel- oder Hor-
monkrankheiten in den meisten Fallen zu
schweren Schadigungen verschiedener Or-
gane, besonders aber der Entwicklung des
Gehirns. In der ersten Zeit nach der Geburt
sind diese Krankheiten allerdings klinisch
noch nicht feststellbar: Falls das Neugebo-
rene nicht getestet wurde, werden die ty-
pischen Zeichen haufig erst im Laufe der
ersten Lebensjahre erkannt. Zur Verhitung
von bleibenden Schaden ist deshalb ein Be-
handlungsbeginn in den ersten Lebensta-
gen von grosster Wichtigkeit.

Dank dem Neugeborenen-Screening lassen
sich die Stoffwechsel- und Hormonkrank-
heiten, nach denen gesucht wird, mit Hilfe
modernster Methoden schon kurz nach der
Geburt nachweisen. Dazu sind nur wenige
Bluttropfen notwendig, die dem Kind am
dritten oder vierten Tag nach der Geburt aus
der Ferse entnommen werden. Auf einem
Filterpapierstreifen werden diese Bluttrop-
fen in unser Labor geschickt, wo wir sie auf
die folgenden Krankheiten untersuchen.
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Historischer liberblick

In der Schweiz, wie in den meisten Lan-
dern Europas, werden alle Neugeborenen,
zurzeit etwa 80 000 pro Jahr, auf gewisse
angeborene Stoffwechsel- und Hormon-
krankheiten untersucht. Dank der Initiati-
ve von Kinderdrztinnen und -arzten, aber
auch dank der begeisterten Mitarbeit von
Geburtshelfern, Hebammen und Pflege-
fachpersonen in den Neugeborenen-Abtei-
lungen konnte das gesamtschweizerische
Programm seit den 1960er-Jahren auf den
heutigen qualitativ hervorragenden Stand
gebracht werden. Die geringen Kosten die-
ser Reihenuntersuchung (Screening) wer-
den im Rahmen der Grundleistungen von
allen Krankenkassen tbernommen.

Die Krankheiten, nach denen gesucht wird

1. Die Phenylketonurie (PKU)

Diese Stoffwechselkrankheit fihrt unbe-
handelt in den meisten Féllen zu schwer-
wiegenden Hirnschaden beim heranwach-
senden Kind. Dieses ist dann lebenslang auf
Betreuung und Pflege angewiesen. Wird die
Krankheit jedoch in den ersten Lebenswo-
chen erkannt und mit entsprechender Diat
behandelt, bleibt das Kind gesund.

Die mit der Nahrung aufgenommene
Aminosaure Phenylalanin, ein normaler Be-

standteil aller tierischen und pflanzlichen
Eiweisse, kann bei der PKU im K&rper nicht
normal verarbeitet werden. Es entstehen
Stoffwechselprodukte, die fir das Gehirn
giftig sind. Die Spezialerndhrung enthalt
nur einen geringen Gehalt an Phenylalanin,
wodurch die Krankheitsfolgen verhindert
werden.

Die Krankheit kommt mit unterschiedlichen
Schweregraden etwa einmal unter 8000
Neugeborenen vor.

2. Die Hypothyreose

Bei der Hypothyreose, einer angeborenen
Unterfunktion der Schilddrise, fuhrt der
Mangel an Schilddrisenhormon zu einer
Verlangsamung samtlicher Stoffwechsel-
vorgange und dadurch zu einer schweren
Beeintrachtigung der korperlichen und gei-
stigen Entwicklung. Wird jedoch bald nach
der Geburt das fehlende Hormon taglich als
Tablette verabreicht, so ist eine Normalisie-
rung der Stoffwechselvorgange und somit
eine gesunde Entwicklung des Kindes ge-
wahrleistet.

Die Hypothyreose ist recht haufig, ist doch
eines von 3500 Neugeborenen befallen.

3. Der Medium-Chain-Acyl-CoA-
Dehydrogenase-Mangel (MCAD-
Mangel)

Der MCAD-Mangel ist eine angeborene Sto-
rung im Abbau von Fettsauren im Fettge-
webe. Diese Krankheit zeigt sich erst dann,
wenn der Kdrper bei langem Fasten, Erbre-
chen, Durchfall und Fieber — zum Beispiel
bei den im Kindesalter haufigen banalen
Infekten — auf die Fettreserven zurlickgrei-
fen sollte: Dann kommt es zu Schlafrigkeit,
Ubelkeit, Unterzuckerung, Krampfanféllen
und Koma. Unerkannt endet die erste Kri-
se oft tédlich und erinnert an "plétzlichen
Kindstod".

Mit den richtigen Vorsorgemassnahmen —
Vermeidung langer Fastenperioden und Zu-
fuhr einer ausreichenden kohlenhydratrei-

chen Nahrung, vor allem bei Infekten mit Fie-
ber —ist die Prognose jedoch ausgezeichnet.
Der MCAD-Mangel betrifft eines von 10 000
Neugeborenen.

4. Die Galaktosamie

Neugeborene mit Galaktosamie vertragen
keinen Milchzucker. Die Erndhrung mit
Milch fuhrt bei ihnen zu schweren Leber-,
Nieren- und Hirnschdden und zur Beein-
trachtigung des Sehens. Manche Kinder
sterben sogar. Wird die Krankheit jedoch
in den ersten Lebenstagen erkannt und mit
entsprechender Diat behandelt, bleibt das
Kind gesund.

Die Behandlung besteht in einer strikten
Vermeidung von Galaktose, einem Bestand-
teil von Milchzucker, der in der Muttermilch,
in Kuhmilch und in weiteren Nahrungsmit-
teln vorkommt.

Die Stoérung betrifft eines von 55 000 Neu-
geborenen. Neben der klassischen gibt es
zwei weitere Formen von Galaktosamie,
welche jedoch seltener und auch weniger
schwerwiegend sind.

5. Das Adrenogenitale Syndrom
(AGS)

Beim AGS wird in der Nebennierenrinde zu
wenig Cortisol gebildet. Bei fieberhaften
Infekten kommt es zu gefahrlichen Krisen
mit Unterzuckerung und Verlust von Sal-
zen. Die félschlicherweise vermehrt produ-
zierten mannlichen Geschlechtshormone



fuhren bei betroffenen Madchen zu einer
Vermannlichung des dusseren Genitale. Bei
den Knaben ist das Genitale zwar normal,
jedoch setzt auch bei ihnen eine verfrihte
Pubertat ein, welche zu Kleinwuchs und Un-
fruchtbarkeit fuhrt.

Die Therapie ist einfach: Die fehlenden Hor-
mone werden als Tabletten verabreicht.
Wird damit kurz nach der Geburt angefan-
gen, so kommt es zu keinerlei Schaden.

Die Stérung betrifft eines von 9000 Neuge-
borenen.

6. Der Biotinidasemangel

Diese Stoérung fuhrt zu verschiedenartigen,
zum Teil sehr schweren Schadigungen und
unter Umstanden sogar zum Tod des Kin-
des. Das Enzym Biotinidase setzt normaler-
weise das Vitamin Biotin aus seiner gebun-
denen Form frei und macht es dadurch far
den Koérper wieder verfligbar. Bei der Krank-
heit hingegen geht das Vitamin verloren.
Fur die Funktion verschiedener Enzyme des
Stoffwechsels ist Biotin aber lebenswichtig.
Auch hier kénnen durch eine friihzeitige
Diagnose und eine sofortige Therapie Scha-
den verhindert werden. Die Behandlung des
Biotinidasemangels ist problemlos. Sie be-
steht in einer Tablette Biotin pro Tag.

Die Krankheit ist etwa gleich haufig wie die
Galaktosdmie.

7. Cystische Fibrose (CF)

Bei der CF besteht eine Stérung des Salzaus-
tausches in den Zellen. Als Folge davon sind
die Sekrete in Atemwegen und Bauchspei-
cheldrise zu zahflussig. Dies fuhrt zu chro-
nischer Entzindung der Atemwege und
schlechtem Gedeihen, was unbehandelt zu
schwerer Erkrankung fuhrt. Es sind auch
milde Formen bekannt, die gelegentlich erst
im Erwachsenenalter entdeckt werden.

Mit intensiven Inhalationen, Atemphysio-
therapie und entsprechender Ernahrung mit
Verabreichung von Verdauungsenzymen
und fettléslichen Vitaminen kénnen unné-
tige Hospitalisationen vermieden und ein
besseres Gedeihen ermdglicht werden.

Die CF ist die haufigste angeborene Stoff-
wechselerkrankung und betrifft etwa eines
von 2500 Neugeborenen.

8. Glutarazidurie Typ 1 (GA-1)

Bei dieser Stoffwechselkrankheit kénnen
die Aminosduren Lysin und Tryptophan,
normale Bestandteile aller tierischen und
pflanzlichen Eiweisse, im Kérper nicht nor-
mal verarbeitet werden. Als Folge entste-
hen Stoffwechselprodukte, die fiir das Ge-
hirn giftig sind. Betroffene Kinder haben
in der Neugeborenenperiode meist keine
Symptome. Unbehandelt haben die mei-
sten Kinder einen grossen Kopf und im
Verlauf eine Entwicklungsverzégerung so-
wie diskrete Bewegungsstérungen. Im Al-
ter von 3 Monaten bis zu 3 Jahren treten,

oft ausgel6st durch banale Infekte, akute
Stoffwechselkrisen auf, die zu bleibenden
Bewegungsstérungen und schwerster Be-
hinderung fihren.

Mit einer speziellen Didt und Substitution
von L-Carnitin kann die GA-1 gut behandelt
werden. Zur Verhinderung von Stoffwech-
selkrisen wird in den ersten Lebensjahren
bereits bei banalen Infekten vorsorglich eine
stationare Notfallbehandlung eingesetzt.

9. Ahornsirup-Krankheit (MSUD)

Die Ahornsirup-Krankheit (auch MSUD ge-
nannt) ist eine angeborene Stoffwechselsto-
rung bei der bestimmte Eiweiss-Bausteine
(die sogenannten Aminosduren Leuzin,
Isoleuzin und Valin) im Kérper nicht rich-
tig verarbeitet werden kénnen. Als Folge
davon haufen sich giftige Stoffe an, die zu
einer sehr raschen Verschlechterung des
Neugeborenen fihren kénnen. Besonders
geflrchtet ist das Auftreten einer Hirn-
schwellung, die ein Koma auslésen kann.
Unbehandelt kann diese Krankheit zum
Versterben fuhren. Es sind auch milde For-
men bekannt, bei welchen Patienten weni-
ger schwer betroffen sind.

Mit einer speziellen Erndhrung kann die
MSUD gut behandelt werden. Im Neugebo-
renen-Screening entdeckte Patienten haben
eine gute Prognose.

10. Schwerer Kombinierter Immun-
defekt (SCID) und schwere T-Zell
Lymphopenie

Beim Schweren Kombinierten Immundefekt
(SCID) und bei schwerer T-Zell Lymphope-
nie besteht eine Stérung der Bildung von
T-Zellen. Als Folge davon kann es rasch zu
lebensbedrohlichen Infektionen und einer
ausgepragten  Gedeihstérung  kommen.
Unbehandelt kénnen SCID und schwere
T-Zell Lymphopenie zum Versterben fiih-
ren. Es sind auch milde Formen bekannt,
die weniger schwer betroffen sind. Mit ei-
ner Stammzelltransplantation kann SCID
und schwere T-Zell Lymphopenie geheilt
werden. Im Neugeborenen-Screening ent-
deckte Patienten haben eine gute Prognose.




Die auf Filterpapier getrockneten Blutproben werden ins Labor des
"Neugeborenen-Screening Schweiz" im Kinderspital Zurich ge-
schickt. Das Ergebnis liegt innert weniger Tage vor: Wenn die Tests
normal ausfallen, was bei den allermeisten Kindern der Fall ist, wer-
den die Eltern nicht benachrichtigt und kénnen beruhigt sein, dass
bei ihrem Kind keine der oben besprochenen Krankheiten vorliegt.

Stellen wir dagegen einen auffélligen Be-
fund fest, werden die Eltern sofort via Ge-
burtsklinik, Kinderarztin, Kinderarzt oder
die nachstliegende Kinderklinik kontaktiert,
damit  weitergehende  Untersuchungen
veranlasst werden koénnen. Ein erster auf-
falliger Befund bedeutet aber noch lange
nicht, dass das Kind tatsachlich an einer
der Krankheiten leidet. Bei vielen Kindern
erweist sich ndmlich bei einer zweiten Un-
tersuchung alles als normal. Erst wenn
durch vertiefte Analysen die Diagnose ge-
sichert ist, was meist innert weniger Tage
gelingt, wird unverziglich mit der Behand-
lung begonnen. Das weitere Vorgehen bei
der lebenslang notwendigen Behandlung
wird dann in Absprache zwischen der Kin-
derérztin, dem Kinderarzt, der nachstliegen-
den Kinderklinik sowie den Spezialisten und
Spezialistinnen des zustandigen Zentrums
fur Stoffwechsel- oder Hormonkrankheiten
geplant.

Alle Testresultate sowie das von der Blut-
probe Ubrig gebliebene Material werden
im Screeninglabor langfristig aufbewahrt.

Falls sich bei einer neu auftretenden Er-
krankung spater Fragestellungen ergeben,
die durch Untersuchungen an dieser Probe
geklart werden konnten, kann der behan-
delnde Arzt sie bei uns anfordern. Ein Teil
des restlichen Materials kann in nicht mehr
identifizierbarer, anonymisierter Form vom
Screeninglabor auch fir die Uberprifung
der Untersuchungsqualitdt sowie fur die
Entwicklung neuer Untersuchungsmetho-
den verwendet werden.

Neugeborenen-Screening Schweiz
Kinderspital Zdrich
Steinwiesstrasse 75

8032 Zurich
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