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ELTERNINFORMATION

Liebe Eltern,

die Geburt Ihres Kindes liegt noch vor oder gerade hinter
Ihnen. Wir wiinschen lhnen 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 duf3ere Zeichen erkennbar
sind. Unbehandelt kdnnen solche Krankheiten zu schwer-
wiegenden Beeintrdchtigungen des Kindes fithren. Um dem
vorzubeugen, werden fiir alle Neugeborenen in Deutsch-
land in den ersten Lebenstagen wichtige Fritherkennungs-
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
Stoffwechselkrankheiten und Hormonstorungen

Seltene angeborene Stoffwechselkrankheiten oder Hor-
monstorungen konnen unbehandelt zu schweren Behin-
derungen oder gar zum Tod fiihren. Werden sie friihzeitig
erkannt, so kann in den meisten Féllen die Gabe von Me-
dikamenten oder das Einhalten einer Diat die Folgen der
Erkrankung verhindern oder mildern. Die Untersuchung
erfolgt am besten am zweiten oder dritten Lebenstag aus
ein paar Tropfen Blut, die auf eine Filterpapierkarte getropft
und in ein Screeninglabor geschickt werden. Der genaue Ab-
lauf der Untersuchung und die einzelnen Krankheiten sind
ab Seite 2 beschrieben.

Neugeborenenscreening auf Mukoviszidose

(Cystische Fibrose)

Zeitgleich mit dem Screening auf angeborene Stoffwechsel-
krankheiten und Hormonstérungen wird lhnen aus dersel-
ben Blutprobe ein Screening auf Mukoviszidose fiir hr Kind
angeboten. Bei Kindern mit Mukoviszidose wird zahflus-
siger Schleim in der Lunge und anderen Organen gebildet.
Diese entziinden sich dadurch dauerhaft. Die Kinder sind in
der Folge oft untergewichtig und wachsen schlecht.
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Bei schweren Verldufen kann die Lungenfunktion erheb-
lich beeintrachtigt werden. Ziel dieser Untersuchung ist die
frithzeitige Diagnose von Mukoviszidose, damit moglichst
frith mit einer Behandlung begonnen werden kann und so
die Lebensqualitdat und Lebenserwartung der betroffenen
Kinder verbessert wird. Entsprechend der gesetzlichen
Vorgaben im Gendiagnostikgesetz ist vor der Durchfiih-
rung des Neugeborenenscreenings auf Mukoviszidose die
Aufkldrung durch eine Arztin oder einen Arzt zwingend er-
forderlich. Weitere Informationen zu dieser Krankheit und
dem genauen Untersuchungsablauf konnen Sie ab Seite 5
nachlesen.

Wenn beide Untersuchungen abgeschlossen sind, wird die
Blutprobe lhres Kindes gemédfl 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 abklarungsbedurftigen
Befundes um Zustimmung zur Dateniibermittlung durch das
weiterbetreuende Zentrum an unser Screeningzentrum bis
zur Abkldrung des Befundes.

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

Im Neuenheimer Feld 669

69120 Heidelberg

Tel. 0622156-8278; 8475
Fax 06221 56-4069

www.neugeborenenscreening.uni-hd.de
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NEUGEBORENENSCREENING AUF ANGEBORENE
STOFFWECHSELKRANKHEITEN UND HORMONSTORUNGEN

Es gibt seltene angeborene Stoffwechselkrankheiten und
Hormonstdrungen, die bei Neugeborenen noch nicht durch
duBlere Zeichen erkennbar sind. Diese treten bei ca. einem
von 1200 Neugeborenen auf. Unbehandelt kénnen sie zu
Organschdden, korperlicher oder geistiger Behinderung
fihren. Um diese Erkrankungen zu erkennen, wird fiir alle
Neugeborenen seit {iber 40 Jahren als Vorsorgeuntersu-
chung eine Blutuntersuchung, das sogenannte Neugebore-
nenscreening, empfohlen.

Warum wird das Neugeborenenscreening durchgefiihrt?
Seltene angeborene Stérungen des Stoffwechsels und der
Organfunktion sollen rechtzeitig erkannt werden. Durch
eine frithzeitige Behandlung moglichst bald nach der Ge-
burt 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), ggf. zusammen mit der zweiten
Vorsorgeuntersuchung lhres Kindes, der U2, werden we-
nige Blutstropfen (aus der Vene oder Ferse), auf eine Fil-
terpapierkarte 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 wer-
denvon derKrankenkasse bzw. von derKlinik ibernommen.

Aufwelche Krankheiten wird untersucht?

Die Krankheiten, auf die die Blutprobe untersucht werden
darf, sind in einer verbindlichen Richtlinie des Gemein-
samen Bundesausschusses der Arzte und Krankenkassen
(GBA) festgeschrieben. Es sind 13 Stoffwechselkrankheiten
und 2 Hormonstdrungen. Die Folgen und Symptome dieser
Krankheiten sind weiter unten ausfiihrlich beschrieben.

In der Summe findet man bei ungefdahr einem von 1200 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
vollig gesund erscheinen kdnnen, kann das Neugeborenen-
screening vor Stérungen der geistigen und korperlichen Ent-
wicklung bewahren. Aus dieser Untersuchung allein lassen
sich keine Aussagen (iber familidre Risiken ableiten.

Wer erfdhrt das Testergebnis?

In jedem Fall erhélt der Einsender der Blutprobe innerhalb
weniger Tage einen schriftlichen Befund vom Screeningla-
bor. Dieser informiert die Eltern bei auffdlligen Befunden.
In dringenden Féllen nimmt das Labor direkt mit den Eltern
Kontakt auf, wenn z. B. der Einsender nicht erreichbar ist.
Geben Sie deshalb fiir die Testkarte Ihre Telefonnummer
und lhre Anschrift an, unter der Sie in den ersten Tagen
nach der Geburt erreichbar sein werden. Fritherkennung
und Friihbehandlung fiir betroffene Neugeborene sind nur
moglich, wenn alle Beteiligten — Eltern, Klinik bzw. Kinder-
arzt und Screeninglabor — ohne Zeitverlust zusammenar-
beiten konnen.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis eines Screening-Tests ist noch keine medizi-
nische Diagnose. Mit dem Testergebnis konnen entweder
die betreffenden untersuchten Stérungen weitgehend aus-
geschlossen werden oder es kann eine weitere Untersu-
chung bei Verdacht auf eine Erkrankung notwendig werden,
z.B. durch eine Wiederholung des Tests. Eine Wiederholung
eines Tests kann aber auch notwendig sein, wenn zum Bei-
spiel der Zeitpunkt der Blutabnahme nicht optimal war oder
das Blut auf der Karte nicht ausgereicht hat.

Kénnen diese Krankheiten geheilt werden?

Alle genannten Stoffwechseldefekte und endokrinen Sto-
rungen sind angeboren und kdnnen deshalb nicht geheilt
werden. Jedoch konnen die Auswirkungen dieser angebore-
nen Storungen mit einer entsprechend friihzeitigen Behand-
lung oft vollstdandig vermieden oder zumindest vermindert
werden. Die Behandlung besteht in einer Spezialdidt und/
oder in der Einnahme von Medikamenten. Stoffwechsel-
und Hormonspezialisten (Endokrinologen) stehen fiir die
Beratung und Betreuung im Verdachts- oder Krankheitsfall
zur Verfligung.

Datenerhebung und -verarbeitung

Die Testkarte, die an das Neugeborenenscreening des Zen-
trums fiir Kinder- und Jugendmedizin Heidelberg geschickt
wird, enthdlt Angaben {iber lhr Kind. Neben dem Namen
(wichtig fir die richtige Zuordnung der Untersuchungser-
gebnisse) bendtigen wir Geburtsdatum und Schwanger-
schaftswoche, um die Untersuchungsergebnisse richtig
zu bewerten. Daneben fragen wir auf der Testkarte nach
Ihrem Namen, der Adresse und der Telefonnummer. Diese
Daten bendtigen wir, um Sie im Notfall direkt zu verstan-
digen. Dies ist nur bei wenigen Kindern notwendig. Die
personlichen Daten lhres Kindes und Ihre auf der Testkar-
te eingetragenen Daten werden im Computersystem des
Neugeborenenscreenings Heidelberg gespeichert. Die
Speicherdauer betrdgt 10 Jahre. Es handelt sich um einen
medizinischen Befund, der nach dem darztlichen Berufs-
recht 10 Jahre aufbewahrt werden muss. Sie kdnnen aber
sicher sein, dass nur diejenigen Mitarbeiter des Neugebo-
renenscreenings Zugang zu diesen Daten haben, die sie
flir die Arbeit wirklich benotigen. Nach zehn Jahren werden
die Daten geldscht. Ihre Daten und die lhres Kindes sowie
die Blutproben werden nicht zu anderen als den genannten
Zwecken verwendet oder ausgewertet und nicht an unbe-
fugte Dritte weitergegeben.

Sie haben das Recht, vom Verantwortlichen (s.u.) Auskunft
iberdie von Ihrem Kind gespeicherten personenbezogenen
Daten zu verlangen. Ebenfalls konnen 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.: 0622156-4002
E-Mail:georg.hoffmann@med.uni-heidelberg.de



Zielkrankheiten

Adrenogenitales Syndrom

Hormonstorung durch Defekt der Nebennierenrinde: Ver-
mannlichung bei Mddchen, todlicher Verlauf bei Salzver-
lustkrisen moglich. Behandlung durch Hormongaben, gute
Prognose (Haufigkeit: ca. 1/10 ooo Neugeborene).

Ahornsirupkrankheit

Defekt im Abbau von Aminosduren: Geistige Behinderung,
Koma, todlicher Verlauf méglich. Behandlung durch Spezi-
aldiat, zumeist gute Prognose (H&aufigkeit: ca. 1/200 ooo
Neugeborene).

Biotinidasemangel

Defekt im Stoffwechsel des Vitamins Biotin: Hautverdnde-
rungen, Stoffwechselkrisen, geistige Behinderung, tod-
licher Verlauf moglich. Behandlung durch Biotingabe, sehr
gute Prognose (Hadufigkeit: ca. 1/80 ooo Neugeborene).

Carnitinstoffwechseldefekte

Defekt im Stoffwechsel der Fettsdauren: Stoffwechselkri-
sen, Koma, todlicher Verlauf moglich. Behandlung durch
Spezialdiat, sehr gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/100 ooo
Neugeborene).

Galaktosdamie

Defekt im Stoffwechsel eines Milchzuckerbestandteils (Ga-
laktose): Triibung der Augenlinse, kérperliche und geistige
Behinderung, Leberversagen, todlicher Verlauf maglich.
Behandlung durch Spezialdiat, zumeist gute Prognose
(Haufigkeit: ca. 1/40 ooo Neugeborene).

Glutarazidurie Typ |

Defekt im Abbau von Aminosduren: Plotzliche Stoffwech-
selkrise mit bleibender Bewegungsstorung. Behandlung
durch Spezialdiat, zumeist gute Prognose (H&ufigkeit: ca.
1/120 000 Neugeborene).

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddriise: Schwere Sto-
rung der geistigen und korperlichen Entwicklung. Behand-
lung durch Hormongabe, sehr gute Prognose (Haufigkeit:
ca. 1/4 ooo Neugeborene).

Bei Anliegen zur Datenverarbeitung und zur Einhaltung der
datenschutzrechtlichen Anforderungen kénnen Sie sich an
folgenden Datenschutzbeauftragten der Einrichtung wenden:
Datenschutzbeauftragter Universitdtsklinikum Heidelberg
Im Neuenheimer feld 672, 69121 Heidelberg

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

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

Der Landesbeauftragte fiir den Datenschutz und

die Informationsfreiheit Baden-Wiirttemberg

Postfach 10 29 32, 70025 Stuttgart

Kbnigstrafie 10a, 70173 Stuttgart
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Isovalerianazidamie

Defekt im Abbau von Aminosduren: Geistige Behinderung,
Koma, todlicher Verlauf moglich. Behandlung durch Spezial-
diat, sehr gute Prognose (Haufigkeit: ca. 1/50 ooo Neuge-
borene).

LCHAD-, VLCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechsel von langkettigen Fettsauren: Stoff-
wechselkrisen, Koma, Muskel- und Herzmuskelschwache,
todlicher Verlauf moglich. Behandlung durch Spezialdiat,
Vermeiden von Hungerphasen, zumeist gute Prognose
(Haufigkeit: ca. 1/80 ooo Neugeborene).

MCAD-Mangel

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

Phenylketonurie

Defekt im Stoffwechsel der Aminosdure Phenylalanin: Un-
behandelt geistige Behinderung. Erfolgreiche Behandlung
durch Spezialdidt, 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 Stérung 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).

Hinweis

Nicht bei allen Erkrankungen kann die rechtzeitige Behand-
lung Krankheitsfolgen vollstindig verhindern. Eine umge-
hende Behandlung ermdglicht dem betroffenen Kind in den
meisten Fdllen eine normale Entwicklung.

Tel.: 0711 615541-0, Fax: 0711 615541-15
E-Mail: poststelle@lIfdi.bwl.de
Internet: http://www.baden-wuerttemberg.datenschutz.de

Widerrufsrecht

Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig.
Sie konnen 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
verwahrt und danach vernichtet.



NEUGEBORENENSCREENING AUF MUKOVISZIDOSE

Zeitgleich mit dem Neugeborenenscreening auf ange-
borene Stoffwechselkrankheiten und Hormonstdrungen
wird Ihnen fir lhr Kind ein Screening auf Mukoviszidose
angeboten. Ziel dieser Untersuchung ist die friihzeitige
Diagnose von Mukoviszidose, damit mdéglichst friih mit
einer Behandlung begonnen werden kann und so die
Lebensqualitdt und Lebenserwartung bei Kindern mit
Mukoviszidose verbessert wird. Das Screening auf Mu-
koviszidose unterliegt den besonderen Regelungen des
Gendiagnostikgesetzes. Die nachfolgenden Informationen
sollen Ihnen helfen, sich auf ein Aufklarungsgesprach mit
Ihrer Arztin bzw. lhrem Arzt vorzubereiten.

Was ist Mukoviszidose?

Mukoviszidose (auch Cystische Fibrose, genannt) ist eine
erbliche Krankheit, die ungefdhr 1 von 3.300 Kindern be-
trifft. Eine Genverdnderung im sogenannten CFTR-Gen
flihrt zu einer Stérung des Salzaustausches in Driisenzel-
len. Dies wiederum ist Ursache fiir die Bildung von zahflis-
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 Mukoviszidose.
Allerdings konnen Krankheitszeichen durch verschiedene
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 regelmaBigen Kon-
trolluntersuchungen in spezialisierten Mukoviszidose-Ein-
richtungen sinnvoll, um bereits frithe Veranderungen
rechtzeitig behandeln zu kénnen.

Warum ist ein Screening auf Mukoviszidose sinnvoll?

Das Screening auf Mukoviszidose ermdglicht eine friihe
Diagnosestellung. Mit einem frithen Behandlungsbeginn
kann die kérperliche Entwicklung der betroffenen Kinder
verbessert werden. Damit erhdht 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
zusatzliche Blutabnahme notwendig. Das Screening auf
Mukoviszidose erfolgt zur gleichen Zeit und aus derselben
Blutprobe, welche fiir das Neugeborenenscreening auf
Stoffwechselkrankheiten und Hormonstdrungen bei lhrem
Kind abgenommen wird. Hierfiir werden wenige Blutstrop-
fen (aus der Vene oder Ferse) auf eine Filterpapierkarte ge-
tropft und in ein Screeninglabor geschickt.

Dort wird zuerst das Enzym immunreaktives Trypsin (IRT)
bestimmt. Bei einem erhohten Wert erfolgt aus derselben
Blutprobe eine zweite Untersuchung auf das Pankreatitis-
assoziierte Protein (PAP). Sollte das zweite Testergebnis
ebenfalls erhdht sein, wird mit einem DNA-Test (Erbgutun-
tersuchung) nach den haufigsten Genveranderungen ge-
sucht, die bei Mukoviszidose auftreten. Wenn eine oderzwei
Genverdanderungen gefunden werden, ist das Screening-
ergebnis kontrollbediirftig. Sollte bereits der erste Test
(IRT) sehr auffillig sein, ist das Screeningergebnis allein
dadurch kontrollbediirftig und es werden die anderen
Tests nicht mehr durchgefiihrt. Die Kombination der Test-
schritte fiihrt zu einer gro3tmoglichen Genauigkeit und
Sicherheit der Ergebnisse. Sehr selten kann es trotzdem
vorkommen, dass ein Kind an Mukoviszidose erkrankt ist
und in dieser Fritherkennung nicht auffallt.

Entsprechend der gesetzlichen Vorgaben im Gendia-
gnostikgesetz ist vor der Durchfiihrung des Neugebore-
nenscreenings auf Mukoviszidose die Aufkldarung 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 ei-
ner Arztin oder einem Arzt (beispielsweise bei der U2 )
nachgeholt werden. Hierzu ist dann die Entnahme ei-
ner weiteren Blutprobe notwendig. Im Gegensatz zum
Screening auf Mukoviszidose sollte das Neugeborenen-
screening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten/
Hormonstdrungen idealerweise innerhalb der ersten 72
Stunden erfolgen, da dort anders als beim Mukoviszidose-
Screening eine sofortige Therapieeinleitung fiir die Mehr-
zahl der getesteten Erkrankungen entscheidend ist.

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



Wie werden Sie iiber das Screeningergebnis informiert und
was folgt danach?

Das Labor teilt dem Einsender (Arztin/Arzt) der Blutprobe
innerhalb von 14 Tagen mit, ob der Befund kontrollbediirf-
tig oder normal ist. Uber ein normales Ergebnis werden Sie
nur auf lhre ausdriickliche Nachfrage informiert. Bei einem
kontrollbediirftigen Ergebnis wird sich der Einsender mit
Ilhnen in Verbindung setzen und Sie an ein spezialisiertes
Mukoviszidose-Zentrum verweisen. Ein kontrollbediirftiges
Ergebnis bedeutet noch nicht, dass Ihr Kind Mukoviszidose
hat. Nur eines von fiinf Kindern mit einem kontrollbediirf-
tigen Ergebnis hat tatsdachlich Mukoviszidose. Jedoch ist die
Wahrscheinlichkeit fiir eine sogenannte Anlagetrdgerschaft
erhdht. Die Anlagetrdger sind gesund, kdnnen jedoch die-
se Anlage an ihre Nachkommen weitergeben. In jedem Fall
wird Ihnen eine genetische Beratung angeboten, damit Sie
sich ausfiihrlich tiber die Bedeutung dieses Ergebnisses in-
formieren kdnnen.

Im Mukoviszidose-Zentrum wird zundchst eine Bestati-
gungsuntersuchung, in der Regel ein Schweifitest durch-
geflihrt und alles Weitere mit lhnen besprochen. Dieser
Schweiftest ist ungefdhrlich 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 Untersu-
chung unterliegen der drztlichen Schweigepflicht und dr-
fen nicht ohne lhre Einwilligung an Dritte weitergegeben
werden. Das durchfiihrende Labor tibermittelt die Ergeb-
nisse direkt derverantwortlichen Person, die beauftragtist,
Sie bei einem auffalligen Befund zu kontaktieren. Sie haben
das Recht Ihre Einwilligung zum Mukoviszidose-Screening
jederzeit zu widerrufen. Eine Entscheidung fiir oder gegen
ein Screening auf Mukoviszidose sollte auf der Basis fun-
dierter Informationen getroffen werden. Sie haben immer
die Méglichkeit, Ihre Fragen mit Arztinnen oder Arzten zu
besprechen.

Diese genetische Reihenuntersuchung auf Mukoviszi-

dose wird von der Gendiagnostik-Kommission beim Ro-
bert-Koch-Institut beftirwortet.
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EINWILLIGUNGSERKLARUNG NEUGEBORENENSCREENING

Wenn Sie bei lhrem Kind das Neugeborenenscreening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten/Hormonstérungen und
auf Mukoviszidose durchfiihren lassen mochten, 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/
Hormonstérungen und Mukoviszidose bei meinem Kind und der Ubermittlung der hierfiir vorgesehenen
Angaben einverstanden.

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

O Ich wurde tiber die Notwendigkeit einer Zweituntersuchung bis spdtestens (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 Erkldrung auf der
Riickseite aus und unterschreiben dort.

Diese Einverstandniserklarung verbleibt beim Einsender der Probe.
Die Zustimmung zum Neugeborenenscreening bzw. Ablehnung einzelner Teilbereiche des Screeningprogrammes muss
J auf der Filterpapierkarte fiir das Neugeborenenscreening in den vorgesehenen Feldern vermerkt werden.
N
o)



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

Nur wenn Sie dem Screeningprogramm nicht vollstandig zustimmen méochten, fiillen Sie bitte diese Seite aus.

Name des Kindes:

Geburtsdatum:
(oder Klebeetikett)

Ich wurde tiber das Neugeborenenscreening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten/Hormonstérungen und das Neuge-
borenenscreening auf Mukoviszidose aufgeklart. Ich wurde auf die moglichen negativen Folgen fiir mein Kind bei Ableh-
nung einzelner Teilbereiche des Neugeborenenscreenings hingewiesen.

Differenzierte Einwilligungserkldrung
(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:

O Neugeborenenscreeening auf angeborene Stoffwechselkrankheiten- und Hormonstérungen (Seite 2-3)

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

O Neugeborenenscreeening auf Mukoviszidose (Seite 5-6)

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

() Fiir den Fall, dass sich ein abklarungsbediirftiger Befund des Neugeborenenscreenings ergibt, bin ich mit der
Dateniibermittlung durch das weiterbetreuende Zentrum an das Screeningzentrum Heidelberg bis zur Abkldrung 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.





