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Information fur die Eltern
(Personensorgeberechtigte)
zur Vorbereitung der
mundlichen Aufklarung
fiir die Reihen-
untersuchung auf
Mukoviszidose
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Liebe Eltern,

zeitgleich mit dem erweiterten Neugeborenen-Screening
wird Ihnen eine Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
fir Ihr Kind angeboten.

Ziel dieser Reihenuntersuchung ist die friihzeitige
Diagnose von Mukoviszidose, damit méglichst friih mit
einer Behandlung begonnen werden kann und so die
Lebensqualitdt und Lebenserwartung bei Kindern mit
Mukoviszidose verbessert wird.

Die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose unterliegt
den besonderen Regelungen des Gendiagnostikgesetzes.

Die nachfolgenden Informationen sollen Ihnen helfen,
sich auf ein Aufkldrungsgespréch mit Ihrer Arztin bzw.
Ihrem Arzt vorzubereiten.

1. Was ist Mukoviszidose?

Mukoviszidose (auch Zystische Fibrose ge-
nannt) ist eine erbliche Krankheit, die ungeféhr
1 von 3.300 Kindern betrifft. Eine Genverande-
rung im sogenannten CFTR-Gen flihrt zu einer
Storung des Salzaustausches in Drisenzellen.
Dies wiederum ist Ursache fir die Bildung von
zahflussigem Schleim in den Atemwegen und
anderen Organen, die sich dadurch dauerhaft
entziinden. Die Schwere der Krankheitszeichen
kann aufgrund unterschiedlicher Genverande-
rungen variieren. Haufig ist die Funktion der
Bauchspeicheldruse eingeschrankt. Dadurch
sind betroffene Kinder oft untergewichtig und
wachsen schlecht. Bei schweren Verldufen
kann, infolge von wiederholten schweren Lun-
genentziindungen, die Lungenfunktion erheblich
beeintrachtigt werden.



2. Wie kann Mukoviszidose behandelt werden?

Zurzeit gibt es keine heilende Therapie bei
Mukoviszidose. Allerdings kdnnen Krankheits-
zeichen durch verschiedene Therapieanséatze
verbessert oder gelindert werden, so dass die
Lebenserwartung von Mukoviszidose-Patienten
kontinuierlich gestiegen ist. Die Behandlung der
Mukoviszidose besteht aus Inhalationen und
Physiotherapie, einer besonders kalorienreichen
Erndhrung und Medikamenten. AuBerdem ist
die Durchfiihrung von regelméBigen Kontrollun-
tersuchungen in spezialisierten Mukoviszidose-
Einrichtungen sinnvoll, um bereits frithe Ver-
anderungen rechtzeitig behandeln zu kénnen.

3. Warum ist eine Reihenuntersuchung auf Mukovis-
zidose sinnvoll?

Die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
ermdglicht eine friihe Diagnosestellung. Mit
einem friihen Behandlungsbeginn kann die
korperliche Entwicklung der betroffenen Kinder
verbessert werden. Damit erh6ht sich auch die
Chance auf ein langeres und gesilinderes Leben.

4. Wie wird die Reihenuntersuchung auf Mukoviszi-
dose durchgefiihrt?

Fir die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
ist in der Regel keine zusétzliche Blutabnah-
me notwendig. Die Reihenuntersuchung auf
Mukoviszidose erfolgt zur gleichen Zeit und aus
derselben Blutprobe, welche fiir das erweiter-
te Neugeborenen-Screening bei lhrem Kind
abgenommen wird. Diese Blutprobe wird auf
eine Filterpapierkarte getropft und an ein Labor
geschickt.



Dort wird zuerst das Enzym immunreaktives
Trypsin (IRT) bestimmt. Bei einem erhdhten
Wert erfolgt aus derselben Blutprobe eine
zweite Untersuchung auf das Pankreatitis-
assoziierte Protein (PAP). Sollte das zweite
Testergebnis ebenfalls erhoht sein, wird mit ei-
nem DNA-Test (Erbgutuntersuchung) nach den
haufigsten Genveranderungen gesucht, die bei
Mukoviszidose auftreten. Wenn eine oder zwei
Genveranderungen gefunden werden, ist die
Reihenuntersuchung kontrollbedirftig.

Sollte bereits der erste Test (IRT) sehr hoch
sein, ist die Reihenuntersuchung allein
dadurch kontrollbediirftig und es werden die
anderen Tests nicht mehr durchgefiihrt. Die
Kombination der Testschritte fiihrt zu einer
groBtmoglichen Genauigkeit und Sicherheit
der Ergebnisse. Sehr selten kann es trotzdem
vorkommen, dass ein Kind an Mukoviszidose
erkrankt ist und in dieser Friherkennung nicht
auffallt.

Entsprechend der gesetzlichen Vorgaben im
Gendiagnostikgesetz ist vor der Durchfihrung
der Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
die Aufklarung durch eine Arztin oder einen
Arzt zwingend erforderlich. Wird die Geburt
durch eine Hebamme oder einen Entbindungs-
pfleger geleitet, kann die Reihenuntersuchung
auf Mukoviszidose bei Ihrem Kind bis zum
Alter von 4 Lebenswochen bei einer Arztin
oder einem Arzt, (beispielsweise bei der U2)
nachgeholt werden. Hierzu ist dann die Ent-
nahme einer weiteren Blutprobe notwendig.
Im Gegensatz zur Reihenuntersuchung auf
Mukoviszidose sollte das erweiterte Neuge-
borenen-Screening idealerweise innerhalb

der ersten 72 Stunden erfolgen, da dort
anders als beim Mukoviszidose-Screening eine



sofortige Therapieeinleitung fiir die Mehrzahl
der getesteten Erkrankungen entscheidend ist.

Die Blutprobe Ihres Kindes wird nach der
Untersuchung vernichtet.

5. Wie werden Sie liber das Reihenuntersuchungs-
ergebnis informiert und was folgt danach?

Das Labor teilt dem Einsender (Arztin/Arzt)
der Blutprobe innerhalb von 14 Tagen mit, ob
der Befund kontrollbediirftig oder normal ist.
Uber ein normales Ergebnis werden Sie nur
auf lhre ausdriickliche Nachfrage informiert.
Bei einem kontrollbedirftigen Ergebnis wird
sich der Einsender mit lhnen in Verbindung
setzen und Sie an ein spezialisiertes Muko-
viszidose-Zentrum verweisen. Ein kontroll-
bedirftiges Ergebnis bedeutet noch nicht,
dass lhr Kind Mukoviszidose hat. Nur 1 von 5
Kindern mit einem kontrollbedrftigen Ergeb-
nis hat tatsachlich Mukoviszidose. Jedoch ist
die Wahrscheinlichkeit flir eine sogenannte
Anlagetragerschaft erhoht. Die Anlagetréager
sind gesund, kdnnen jedoch diese Anlage an
ihre Nachkommen weitergeben. In jedem Fall
wird lhnen eine genetische Beratung angebo-
ten, damit Sie sich ausfihrlich tber die Bedeu-
tung dieses Ergebnisses informieren kdnnen.

Im Mukoviszidose-Zentrum wird zunéchst
eine Bestétigungsuntersuchung, in der Regel
ein SchweiBtest, durchgefihrt und alles Wei-
tere mit Ihnen besprochen. Dieser SchweiB-
test ist ungefahrlich und schmerzfrei und
belastet Ihr Kind nicht. Das Ergebnis wird
Ihnen unmittelbar nach der Untersuchung
mitgeteilt. Méglicherweise sind weitere
Untersuchungen erforderlich.



6. Sie entscheiden flir Ihr Kind!

Die Teilnahme an der Mukoviszidose-Reihen-
untersuchung ist freiwillig. Die Kosten der
Untersuchung werden von den gesetzlichen
Krankenkassen iibernommen.

Die Ergebnisse der Untersuchung unterliegen
der &rztlichen Schweigepflicht und dirfen
nicht ohne Ihre Einwilligung an Dritte weiter-
gegeben werden. Das durchfiihrende Labor
ubermittelt die Ergebnisse direkt der ver-
antwortlichen Person, die beauftragt ist, Sie
bei einem positiven Befund zu kontaktieren.
Sie haben das Recht lhre Einwilligung zur
Mukoviszidose-Reihenuntersuchung jederzeit
zu widerrufen.

Eine Entscheidung fur oder gegen eine
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose sollte
auf der Basis fundierter Informationen getrof-
fen werden. Sie haben immer die Méglich-
keit, lhre Fragen mit Arztinnen oder Arzten

zu besprechen.



Ihre Einwilligung umfasst nur die Durchfihrung der
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose sowie die
Weitergabe der hierfir erforderlichen personenbe-
zogenen Daten.

Wir sind mit der Durchfiihrung der Reihenuntersuchung

auf Mukoviszidose und der Ubermittlung der hierfiir
erforderlichen Angaben einverstanden:

Datum, Unterschrift mindestens eines/einer Personensorgeberechtigten

Datum, Unterschrift aufklarende Person

Diese genetische Reihenuntersuchung auf Muko-
viszidose wird von der Gendiagnostik-Kommission
beim Robert Koch-Institut befiirwortet.
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Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) ist ein Gremium
der gemeinsamen Selbstverwaltung von Arztinnen und Arzten,
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Psychotherapeuten, Krankenhdusern und Krankenkassen in
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