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Einwilligungserklarung Neugeborenenscreening

/ /120

Name des Kindes Geburtsdatum

Ich wurde Uber das Neugeborenenscreening gemald Gendiagnostikgesetz und Kinderrichtlinie aufgeklart, habe
das Informationsblatt erhalten und gelesen und stimme nach ausreichender Bedenkzeit dieser MaBnahme bei
meinem neugeborenen Kind zu. Die Zustimmung umfasst auch die Ubermittlung der mit der Filterpapierkarte
weiterzugebenden personenbezogenen Daten an das Screening-Labor, welches sich ggf. eines externen Abrech-
nungsdienstleisters bedient, soweit die Leistung nicht von einer gesetzlichen Krankenkasse getragen wird.

Ich erklare mich einverstanden, dass ich bei einem auffalligen Befund durch meinen Arzt /meine Arztin oder
direkt durch das Screening-Labor kontaktiert werde.

Ich hatte Gelegenheit, zu den Screening-Untersuchungen Fragen zu stellen. Mir ist bekannt, dass diese Einwilli-
gung jederzeit schriftlich oder miindlich mit Wirkung fur die Zukunft gegentber der aufklarenden Person wider-
rufen werden kann. Mit diesem Vorgehen bin ich einverstanden und stimme dem Screening bei meinem Kind

zZu.
|:|ja |:| nein

Ich bin ferner damit einverstanden, dass im Falle der Einsendung der Blutprobe durch eine Hebamme/einen
Geburtshelfer der Befundbericht an diese Hebamme/diesen Geburtshelfer gesandt wird, um ihn an die betreu-
ende kinderarztliche Praxis weiterzuleiten.

|:| ja |:| nein

Ich bin damit einverstanden, dass Restblutproben zur Qualitatssicherung und zum Zwecke spaterer Nachpriif-
barkeit der Ergebnisse flr einen Zeitraum von 12 Monaten nach Laboreingang aufbewahrt werden. Bei ,nein’
wird die Probe nach Erstellung des Befundes vernichtet. (Dies muss auch auf der Screeningkarte vermerkt wer-

denl).
[1ja [ nein
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Ich bin damit einverstanden, dass die anonymisierte Probe zur Weiterentwicklung der medizinischen Diagnostik,
zur Qualitatssicherung oder zu dhnlichen wissenschaftlichen Zwecken verwendet werden kann. (Bei ,nein” muss
dies auch auf der Screeningkarte vermerkt werden!)

|:| ja |:| nein

Datum, Unterschrift mind. eines/r Personensorgeberechtigten

Datum, Unterschrift aufklarende Person (Name in BLOCKSCHRIFT)

Gerichtsstand: Hamburg Bank: Hamburger Sparkasse AG Vorstandsmitglieder:
Korperschaft des offentlichen Rechts  BIC: HASP DEHH | Konto: 1280 1706 38 Prof. Dr. Christian Gerloff (Vorstandsvorsitzender)
USt-Id: DE 21 8618 948 IBAN: DE9S1 2005 0550 1280 1706 38 Joachim ProlR

Prof. Dr. Blanche Schwappach-Pignataro
Matthias Waldmann (komm.) Universitatsklinikum Hamburg-Eppendorf



Seite 3/5

Arbeitsbereich Neugeborenenscreening und Stoffwechseldiagnostik

Anlage 01 zur SOP 2.2.13 | Version 03 | Stand 09.02.2023

HAMBURG

FurunsereEinsender:

Umseitige Einwilligung ausfillen,
urtterschreiben lassen und in Akte

der einsendenden Institution ablegen!

Vorliegen der Einwilligung
auf Trockenblutkarte mit Kreuz
bestatigen!

AufWunsch der Eltern
(Personensergeberechtigten)
Fotokepie anfertigen

und aushandigen!

Screening-Krankheiten (Fortsetzung)

Glutarazidurie Typ | {GA [} Storung im A bbau

Liebe Eltern,

Platzliche Krisen, bleibende

diefril g und Einleitung von bei

spezielle Diat und Medikamente

+ Starung im Frilhzeiti-
ges Erbrechen, Koma, SchweilfuBgenuch”, geistige Behinde-
fung. spezielle Dit und Medikament

Tyrosindmie Typ | + Stérurg im Abbau der Aminos3uren
Schwerste Leber- und Nierenschadigung. Behandiung: Medika-
mente, Didt

Schwiere kombinierte Immundefekte (SCID) - Viiliges Fehlan
der Immunabwehr: Infektanflligksit mit Komplikationen. The-
rapie: Knochenmark-/Stammasl |- Transplantation

Sichalzellkrankheit « Verformung der roten Blutaellen fiihrt zu
Biutarmut, Zshflissigheit des Blutes und schlechter Sauerstoff-
versorgung der Organe. Langfristig Organschidigung, wie
Himinfarki, Nisrenversagen, Milzinfarkt, Blutvergiftung, Elut-
armut. Behandlung: Aufklarung und Anleitung zu Verhaltens-

) 2. B. Impfungar], Gaba von
Hydr P ionen ufo -
tation.

Spinale Muskelatrophis (SMA) - Mangel des SVN-Protsins fihrt
2u Muskelschwiche mit ricklsufiger Emtwicklung der Matorik,
Einschrankung der Lungenfunktion und, bei schwerster Auspri-
gung, Tod mit 1 bis 2 Jahren. Therapie: medikamentiis und sym-
ptomatisch

Bei weiteren Krankheiten hangt die Aufnahme in das nationa-
le Scresning-Frogramm vom Fortschraiten der wissenschaft-
lichen Erkenmtnis ab. Zu diesen Stdrungen gehdren:
Typ oM .
Adrenoleukodystrophie » NCL » u.a.m.

wermindert Gesund-
heitsrisiken und erlaubt die bestmdgliche Entwicklung lhras
Kindes.

Wir danken fiir die Teilnahme an diesern Vorsorgeprogramml

Dear parents,

Early recognition and treatment of these rare diseases prevent
health risks and ensures the best possible development ofyour
child.

Thank you for your participation in the prograrmi

Chers parents,

quelques jours aprés la naissance de votre enfant, nous dépi-
stons les maladies congénitales traitables. Un diagnostic pré-
coce et un traitem ent immédiat de ces maladies rares peuvent
prévenir des prablemes de santé. Aidez-nous & assurer|a bonne
santé de votre enfant|

Mous wous remercions de votre confiancel

Sevgili annelerbabalar,

dopumdan bir kag gin sonra bebeginizi, dofustan bir
metabolizma bozuklugu bulunup bulunmadigini tespit etmek
iiin muayene ediyonuz. Bu tir end er gérillen hastaliklann erken
tani ve tedavisini yaphimakla, gacugunuzn sagiginin emniyet
altina alinmasin saglarsiniz

Bize gosterecaginiz givena imdiden tesekkirler.
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Informationen fir Ettern und Personensargeberechtigte

Neugeborenen-Screening

Vorhereitung der mindlichen Aufkldrung fiir die Reihen-
untersuchung auf angeborene Stérungen des Stoff-
wechsels, des Horman-, des Blut, des Immun- und

des neuromuskuléren Systems

Universititsklinikum Ham burg Eppendarf

I ezapemenmn
Ihrer Geburtsilinik, Ihrer Heba mme, Ihrer kinderiirrtlichen Prais
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Liebe Eltern,

die meisten Kinder kommen gesund zur Welt und bleiben es
auch. Es gibt jedoch settene angeborene Krankheiten, die bei
Meugeborenen noch nicht durch duiere Zeichen erkennbar
sind. Diese Krankheiten kinnen bei ca. einem von 1000 Neu-
geboranen auftreten. Unbehandelt kénnen sie zu schweren
Infektionen, Organschiden, kirperlicher oder geistiger Behin-
derung fidhran. Um diese Erkrankungen zu erkennen, wird sine
Friiherkennungsuntersuchung fiir alle Neugeboranen angeba-
ten [arweitertes Neugeborenen-Scresning).

Warum werden Friiherkennungsuntersuchungen durchge-
filhrt?

Seltene angeborene Stdrungen des Stoffwechsels und der
Organfunktion sollen rechtzeitig erkannt werden. Durch eine
friihzeitige Behandlung méglichst bald nach der Geburt kén-
nen die Folgen einer angeborenen Erkrankung dieser Kinder
meist vermieden werden. Deshalb finden seit Ober 40 Jahren
beiallen Neugeborenen Bluturtersuchungen statt. Diese Un-
tersuchung wurde nun wesentlich verbessert, weitera behan-
delbare Erkrankungen sind in die Untersuchung eingeschlas-
=en worden.

Wann und wie wird untersucht?

Im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (36 bis 72 Stun-
den nach der Geburt), ggf. zusammen mit der zweiten Vorsar-
geuntersuchung Ihres Kindes, der Uz, werden wenige Bluts-
tropfen faus der Vene oder Ferse) entrommen, auf die dafiir
vorgesehene Filterpapierkarte getropft und nach dern Trock-
nen sofort zu einem Screening-Labor geschickt Dort werden
die Proben unverziglich mit speziellen, sehr empfindlichen
Methoden untersucht.

Aufwelche Krankheiten wird untersucht?

Hypothyreose, Adrenogenitales Syndrom (AGS), Bictinidase-
Mangel, Galaktossimie, Phenylkstonurie (PKU) und Hyper-

phenylalaninamie (HPA), Ahomsirup-Krankheit (MSUD), Fett-
saurestoffwechsel-Defekte (MCAD-Mangel, LCHAD-Mangel,
VLCAD-Mangel), Carnitinzyklus-Defekte, Glutarazidurie Typ 1,
Isovalerianaziddmie, Tyrosindmie Typ |, schwere Immunde-
fekte, Sicl und spinale (M)
(Krankheiten unten beschrisben).

In der Summe findet man bei ungefihr sinem von 1000 Meu-
geborenen sine angeborene Erkrankung. In den meisten dar
betroffenen Familien gab &5 vorher noch nie derartige Erkran-
kungen. Da dis betroffenen Kinder bei der Geburt viilliggesund
erscheinen kinnen, ist das Neugeborenen-Screening wichtig,
urn die Kinder rechtzzitig vor schweren Erkrankungen und de-
ren Folgen, wie z.B. Starungen der geistigen und kiirperfichen
Entwicklung zu bewahren. Aus disssr Untersuchung alleinlas-
sen sich keine Aussagen iiber familidre Risiken ableiten.

‘Wer erfahrt das Testergebnis?

In jedern Falle erhdlt die Institution, die die Probe eingesandt
hat. innerhalb weniger Tage einen schriftlichen Befund vom
Screening-Labor. In dringenden Féllen wird unverziiglich zu-
sitzlich direkt mit lhnen Kortakt aufgenommen. Geben Sie
dashalb fiir die Testkarte Ihre Telefonnummer und lhre An-
schrift an, untar der Sia in den ersten Tagen nach der Geburt
erreichbar sein werden.

Friiherkennung und Frilhbehandlung fiir betroffene Neuge-
borene sind nur méglich, wenn alle Beteiligten —Eltern, Klinik,
kinderarztliche Praxis und Screening-labor — ohne Zeitver-
lust beiten, damit die Untersuc i
rechizeitig erhoben und kontwolliert werden. Unauffallige Lin-
tersuchungsergebnisse werden Ihnen nur auf Ihre persénliche
Machfrage hin mitgeteilt.

‘Was bedeutet das Testergebnisi

Das Ergebnis eines Screening-Testes ist nach keine &rtliche
Dizgnose. Mit dem Testergebnis kénnen entweder die betref-
fenden untersuchten Stimungen weitgehand ausgeschiassen

werden oder eine weitere diagnostische Untersuchung bei
Werdacht auf eine Erkrankung erforderlich machen, z. B durch
eine Wiederholung des Testes. Eine Wiederholung eines Testes
kann aber auch notwendig sein, wenn z. B. der Zeitpunkt der
Blutabnahme nicht optimal war.

Kénnen diese Krankhaiten geheilt werdan?

Alle genannten Stoffwechsaldefakte, endokrine und neuro-
] te und die Sichalz
krankhett sind angeboren und kinnen in den meisten FEllen

Stérungen, die

nicht geheilt werden. Jedoch kinnen die Auswirkungen dieser

Screening-Krankheiten

Hypothyreose « Unterfunktion der Schilddriise. Flihrt zu Starun-
gen der kdrperlichen und geistigen Entwicklung. Einfache Be-
handlung durch Einnahme von Schilddriisen hormon.

Adrencgenitales Syndrom (AGS) » Defekt der Nebennieren mit
fehlender Hormorproduktion. Tadliche Verlaufe méglich, fal-
scha Gaschlachtszuomdnung bei Miadchen Behandlung: Hermon-
tabletten.

Biotinidase-Mangel » Storung im Stoffwechsel des Vitamins
Biotin. Hautveranderungan, Stoffwedhselkrisen, geistige Behin-

angeborenen Stirungen mit einer entsprechend it

wermieden oder vermindert werden.

Die Behandlung besteht z B. in einer Spezialdidt oder der Ver-
abreichung von bestimmten Medikamenten. Spezialambulan-
zen stehen fur die Beratung und Betreuung im Verdachts- oder
Krankheitsfall zur Verfigung.

Die Teilnahme am Neugeborenen-Screening ist freiwilig. Die
Kosten der Untersuchung werden von den gesetzlichen Kran-
kenkassen 0bemommen. Das Ergebnis der Untersuchung un-
terl derdrrtlichen Schweigepflicht und darf nicht ohna lhra
Einwilligung an Dritte weitergegeban werden

Ihr Eimverstindnis umfasst nur die oben genannten Zie-
erkrankungsn sowie die Weitergabe der personenbezogenen
Angaben zur Durchfiihrung des erweiterten Neugsborenen-
Scresnings.

Das Team des Neugeborenen-Screeningzentrums Nord
empfiehlt lhnen diese Untersuchung und wiinscht Ihnen
und Ihrem Kind alles Gute fir die Zukunft

Nahere Informationen dazu finden Sieim Internet unter:
Www.screening-dgns.de

Wenn Sie noch weitere Fragen zum Thema Neugsbarenen-
Scresning haben, wenden Sie sich bitte an Ihre Geburtssinrich-

tung, Ihre Kinderirztinlhren Kind Hek:

toder die

derung. Behandl mit: Bictin.

ander)

Durchfiihrung des Neugeborenen-Screenings
auf angeborene Stérungen des Stoffwechsels,
des Hormon-, des Blut- des Immunsystems und
des neuromuskulren Systerns bel Neugeborenen

Name

geb.am

ch wurde ober das Neugeborenenscreening gemai Gendiagnostik-
gesetzr und Kindernchtlinie aufgeklart, habe den Flyer erhalten und
gelesan und stimme nach ausrsichender Badenkaait diesarMattnah-
me bel meinem neugebcrenen Kind zu. Die Zustimmung umfasst
auch die U der mit der F te werterzugeben-
den sgenen Daten an das Screening-Labor, walches sich

Galaktosimie » Defekt in der Verwerturg des Zu
Galaktose, Leberversagen und friher Tod oder Linsentriibung
und geistige Behinderung. Behandlung durch galaktosefreie
Diat.

e (PKU} und Hyper amie (HPA) » Sti-
rung im Abbau der Aminasaure Pherylalanin. Fortschreitende
geistige  Behinderung. Verhinderung durch spezielle Didt ufo.
Medikam enta.

Aharnsirup-Krankheit « Stérung im Abbau von Aminasiuren
¥ama, Todesfalle, geistige Behinderung. Behandlung: spezielle
Didt.

MCAD-Mangel - Storung im Fettsi urestoffwechsel. Krisenhafte
Entgleisungen méglich, mit Koma und platzlichem Tod. Behand-
lung: Vermeidung langer Hungerphasen, besonders bei Infekten.

VLCAD-Mangel und LCHAD-Mangel + Defekte im Stoffwechsel
langkettiger Fettsauren. Krisen mit Koma und Tod, Stirung der
Herztatigkeit. Behandlung: spezielle Diat, Vermeidung von Hun-
gerphasen.

Carnitinstoffwechsal-Defekte (CPT-1, CPT-II, CAT) + Storungen
im Stoffiwechedl der Fetts3uran. Pldtzliche Krisen mit Koma und
Tad. Bahandl Dit, Varmei He Medika-
menta.

Fortsetzung umssitig

d

f. elnes externen Abrechnungsdienstieisters bedient, sowelt die
elstung nicht von einer gesetzlichen Kranksnkasse getragen wird.

Ich erklire mich einverstanden, dass Ich bel &l nem auffalligen Befund
durch meinen Arzt/meine Arztin oder direkt durch das Screening-La-
bor kontaktiertwerde.

Ich hatte Gelegen heit, zu den Scresning-Untersuchungen Fragen zu
stellen. Mir Ist bekannt, dass diese Einwilligung Jederzeit schriftiich
oder mundlich mit Wirkung for die Zukunft pegenober der aufldd-
renden Person widerrufen werden kann. Mit diesem Vorgehen bin
Ich einverstanden und stimme dem Screening bel meinem Kind zu.
Oja Oneln

Ich bin femer damit einverstanden, dass Im Falle der Einsendung der
Blutprobe durch elne Hebamme/ainan Geburtshel fer der Befundba-
richt an diese Hebamme/diesen Geburtshelfer gesandt wird, um thn
andie he Prax

OjJa Oneln

Ich bin damit einverstanden, dass Restblutproben zur Qualitats-
sicherung und um Zwecke spaterer zmn:m_._.._mum;m_. der Ergebnisse
Fur elnen Zaltraum von 12 Monaten nach Laboreingang aufbawahrt
werden. Bl nein’ wird die Probe nach Erstellung des Befundes ver
nichtet. Oja Oneln
(Dies muss auch auf der Screening kar te vermerkt werdeni),

Ich bin damit elnverstanden, dass dia_anonymisiarte Probe zur
Wetterentwicklung der medizinischen Diagnostik, zur Qualitats-
sicherung oder zu ahnlichen wissenschaftiichen Zwecken verwendet
werden kann Oja Oneln

(Bl .nein” muss dies auch auf der Screeningkarie vermerkt werden))

Datumn, Unterschnift mind. eines/'r Persc

Catum, Unterschrift aufildrende Person (Mame In BLOCKSCHRIFT)

Gerichtsstand:
Korperschaft de:
USt-Id: DE 21 86

Dial Ll IE SUHWappau I-Figliatal U

Matthias Waldmann (komm.)
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