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Neugeborenenscreening - Elterninformation nach auffalligem CF-Screening

Liebe Eltern,

Ihr Kind wurde im Rahmen des Neugeborenenscreenings auf Mukoviszidose (Zystische Fibrose, CF) untersucht.

Bei auffalligen Befunden wird der Einsender der Testkarte des Neugeborenenscreenings vom Screening-Labor Uber das
Ergebnis informiert. Dies ist nun geschehen und auch Sie sind informiert worden, dass bei Ihrem Kind ein auffalliger Befund
vorliegt.

Dies bedeutet aber keineswegs, dass die Diagnose einer CF bei Ihrem Kind sicher vorliegt. Erfreulicherweise bestatigt sich
der Verdacht einer Erkrankung nur bei einem kleineren Teil der Kinder. Zum Ausschluss beziehungsweise zur Bestdtigung
muss nun ein sogenannter SchweilStest durchgefiihrt werden.

Therapie und Prognose der CF haben sich in den letzten Jahrzehnten stark verbessert. Daher sind das Internet, aber auch
viele veraltete Blcher keine gute Quelle fur weitere Informationen. Das Neugeborenenscreening wird zusatzlich Uber eine
frihere Therapie zu einer Verbesserung der Prognose fihren. Trotzdem wird nichts versdumt, wenn es jetzt noch einige
Wochen bis zu einer endgtiltig gesicherten Diagnose dauern sollte. Wenden Sie sich an das nachste CF- Zentrum, das lhnen
mit weiteren Informationen gerne bebhilflich ist.

Wo Sie den SchweilStest durchfiihren lassen, besprechen Sie am besten mit Ihrem Kinderarzt. Telefonnummern fir den
SchweilStest und die Adressen der CF-Zentren hier in Norddeutschland finden Sie im Anhang. Bei auffdlligem Screeningbe-
fund sollte zunachst ein Schweilltesttermin vereinbart werden.

So geht man beim CF-Screening vor: Das Neugeborenenscreening ist dreistufig. Zunachst wird in der Filterkarte das IRT
(immunreaktive Trypsin), ein Verdauungsenzym aus der Bauchspeicheldriise gemessen. Ist dieser Wert sehr hoch, werden
die Eltern Uber einen auffalligen Befund informiert, und es wird primar der SchweiRtest durchgefiihrt. Ist der Wert grenz-
wertig hoch, wird die Konzentration von PAP (pankreatitis-assoziiertes Protein) untersucht. Ist dieses auch erhoht, wird eine
genetische Mutationsanalyse auf 31 haufige CF-Mutationen durchgefiihrt. Bei der Information tGber das Screeningergebnis
erfahren Einsender und die Eltern nicht, welcher Wert zum auffalligen Befund gefiihrt hat; das deutsche Gendiagnostik-
Gesetz lasst dies im Hinblick auf die Entdeckung von Menschen, die nur CF-Anlagetrager sind, nicht zu. Das CF-Zentrum
kann aber mit den Eltern zusammen die Befundmitteilung der diagnostischen Befunde beantragen.

Die Durchfihrung des Schweilitestes muss nach internationalem Standard mit Bestimmung des Chlorids im Schweil’ erfol-
gen. Daflr muss die SchweiRsekretion durch eine sogenannte Pilocarpiniontophorese angeregt werden. Diese Untersu-
chung ist nicht schmerzhaft oder gefahrlich, aber nicht immer gelingt es beim ersten Versuch bei jungen Sauglingen eine
ausreichende Menge Schweill zu bekommen. Das Sammeln der SchweilRmenge bendétigt etwa 30 min. Naheres erfahren
Sie, wenn Sie den Termin vereinbaren.

Die CF-Zentren stehen lhnen bei Riickfragen jederzeit zur Verfligung und werden Sie, falls die Diagnose sich wirklich besta-
tigen sollte, ausfuhrlich beraten.

Mit freundlichen GrifRen,
Prof. Dr. med. G. Gramer
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Liste Norddeutscher CF Zentren, sowie Telefonnummern, unter denen ein Termin

fur einen Schweildtest vereinbart werden kann.

CF-Zentrum Praxis
Hamburg Altona

CF-Zentrum Klinik
Hamburg Altona

Altonaer Kinderklinik

Univ.- Klinikum Eppendorf (UKE) Klinik

Hamburg
Klinik fir Kinder- und Jugendmedizin

Kath. Kinderkrankenhaus Wilhelmstift Klinik
Hamburg

CF-Zentrum Klinik
im Eltern-Kind Zentrum Prof Hess
Bremen

CF-Zentrum Klinik
Stadt. Krankenhaus

Kiel

Klinik fir Kinder- und Jugendmedizin
Univ.-Klinikum SH

Kiel

Klinik fir Kinder- und Jugendmedizin

Klinik

CF-Zentrum Klinik
Univ.-Klinikum SH
Lubeck

Klinik fir Kinder- und Jugendmedizin

Friesenweg 2
22763 Hamburg

Bleickenallee 38
22763 Hamburg

MartinistrafRe 52
20246 Hamburg

Liliencronstrafe 130
22149 Hamburg

St-Jurgen-Stralle 1
28277 Bremen

ChemnitzstralRe 33
24116 Kiel

Schwanenweg 20
24105 Kiel

Ratzeburger Allee 160
23538 Lubeck

040-3806476

040-88908-717

040-7410-20400

040673 77-294

0421-497-71005

0431-1697-1801

0431-500-20160

0451-50042991

040-88908-717

040-7410-20400

040 673 77-294

0421-497-71005

0431-1697-1899

0431-500-20160

0451-500-42926
0451-500-42921
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Einverstandniserklarung fiir die Weitergabe von genetischen Befunden

Hiermit erkldre ich mich einverstanden, dass die im Rahmen des Neugeborenenscreenings auf Mukoviszidose (Cystische
Fibrose, CF) erhobenen molekulargenetischen Befunde von

Patient:

vom Neugeborenenscreening und Stoffwechseldiagnostik Kinder-UKE, Hamburg

an

weitergegeben werden.

Datum, Unterschrift mindestens eines/r Elternteils / Personensorgeberechtigten



