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Zwar ist die durchschnittliche Lebenserwartung von Menschen mit der angeborenen Krankheit Muko-
viszidose in den letzten Jahrzehnten enorm gestiegen, doch kénnte die Lebensqualitat der betroffe-
nen Kinder deutlich verbessert werden, wenn ihre Behandlung friiher einsetzte. Dazu ware es noétig,
die Diagnose viel friher, ndmlich im Rahmen des Neugeborenen-Screenings, zu stellen, wie das in
den meisten europdischen Landern mittlerweile der Fall ist. Dies fordern die zustdndigen Fachgesell-
schaften.

Die Mukoviszidose, auch cystische Fibrose (CF) genannt, beruht auf einem Gendefekt. Sie bewirkt in allen Driisen des
Korpers ein zahes Sekret und in der Lunge einen zahen Schleim. Dies fiihrt iber eine mangelhafte Verdauung zu einem
unzureichenden Gedeihen sowie zu einer chronisch voranschreitenden Lungenerkrankung bis zur vollstandigen Zerst6-
rung des normalen Lungengewebes. Aus der Unterernahrung resultiert auch eine eingeschrankte kognitive Entwicklung.

In Deutschland leben etwa 8.000 Menschen mit Mukoviszidose, pro Jahr werden hier 200 bis 250 Kinder mit dieser Er-
krankung geboren. Wahrend die Lebenserwartung dieser Patienten noch 1940 nur bei etwa einem Jahr lag, ist mit den
inzwischen verfligharen Behandlungsmethoden die mittlere Lebenserwartung auf etwa 40 Jahre gestiegen.

Immer noch wird in Deutschland die Diagnose in der Regel erst dann gestellt, wenn ein Verdacht auf Vorliegen der Erb-
rankheit besteht. Dann wird der SchweiBtest eingesetzt, bei dem die Chlorid-Konzentration gemessen wird. Im Durch-
schnitt bedeutet dies: Die Diagnose liegt erst im Alter von 3,5 Jahren vor.

Damit ist Deutschland eines der wenigen europdischen Lander, in denen kein fldchendeckendes CF-Screening erfolgt.
Eine solche "Massenuntersuchung” schon im Rahmen der Neugeborenen-Friiherkennung fiihrt dazu, dass die Mukovis-
zidose-Diagnose viel friiher gestellt werden kann. Davon profitieren die Patienten erheblich: Durch die friihzeitige Opti-
mierung der Erndhrung sowie durch MaBnahmen zur Erhaltung der normalen Lungenfunktion kénnen Wachstum und
Gedeihen der betroffenen Kinder entscheidend verbessert werden: die Lungenfunktion wird langer gut erhalten, die kog-
nitive Entwicklung wird geférdert. Die fir die Neugeborenenbetreuung zustandigen Fachgesellschaften, vor allem die
Deutsche Gesellschaft fiir Perinatale Medizin (DGPM) und die Deutsche Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin
(DKJG), fordern daher nachdriicklich die Einfiihrung eines solchen Screenings auch bei uns.

Fir ein solches Neugeborenen-Screening auf Mukoviszidose stehen verschiedene Verfahren zur Verfigung. Weltweit am
meisten verbreitet ist ein biochemisches Verfahren, das auf der gleichen Probe mit einer genetischen Untersuchung
kombiniert wird. Hierdurch gelingt es, den konkreten Verdacht auf das Vorliegen einer Mukoviszidose auf vergleichbar
wenige Neugeborene zu beschranken, bei denen dann der endgiiltige Beweis der Erkrankung durch einen SchweiBtest
erfolgen miissen. Diese Untersuchungsmethode hat den Nachteil, dass eine Untersuchung der Erbsubstanz potentiell fiir
alle Neugeborenen erforderlich wird und folglich alle Eltern tiber eine genbasierte Untersuchung aufzukléren sind. Dieser
Aufklarungsaufwand ist erheblich. Zudem ist die genetische Analyse bei Neugeborenen insbesondere arabischer und
tirkischer Herkunft weit weniger hilfreich als bei zentraleuropdischer Bevolkerung, da in der tirkischen und arabischen
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Bevélkerung andere, zum Teil noch nicht bekannte Mutationen fir die Auslosung der Erkrankung vorliegen. Auch bes-
teht eine groBe Unsicherheit in der Handhabung der eventuell nachgewiesenen Ubertragerschaft der Erkrankung — soll
oder muss dartber aufgeklart werden, auch wenn sich fir ein Elternteil keine gesundheitliche Konsequenz ergibt?
Mittlerweile konnte in groBen Untersuchungen in Frankreich, den Niederlanden und kirzlich in einer von Professor
Georg F. Hoffmann (Universitatskinderklinik Heidelberg) geleiteten Arbeitsgruppe gezeigt werden, dass die Kombination
zweier biochemischer Tests eine ebenso hohe Sicherheit des CF-Screenings ermdglicht wie der DNA-basierte Test. Daher
hat sich die deutsche Screeningkommission fiir die Durchfiihrung dieser biochemischen Untersuchungsmdglichkeit (IRT/
PAP-Screening) entschieden, da gegenlber dem DNA-basierten Screening erhebliche Bedenken in der Bevélkerung
bestehen, die genannte Diagnoseunsicherheit bei nichteuropdischer Bevélkerung existiert und das Problem der Informa-
tion der Merkmalstrager so vermieden werden kann.

Wie jedes Neugeborenen-Screening funktioniert allerdings auch das CF-Screening nur im Rahmen eines komplexen,
qualitatsgesicherten Programms, in dem nicht nur die Durchfiihrung des Testes sichergestellt ist, sondern auch Gberprift
wird, dass wirklich alle Neugeborenen untersucht werden, dass die Ergebnisse der Untersuchungen den Eltern in kom-
petenter und verstandlicher Weise tbermittelt werden und dass betroffene Kinder in einem entsprechenden Zentrum
durch erfahrene Arztinnen und Arzte weiterbetreut werden ("Tracking"). In der Diskussion um die Einfihrung dieser Un-
tersuchung in das Neugeborenen-Screening ist daher unbedingt sicherzustellen, dass der erheblich héhere Aufklarungs-
aufwand, der im Wesentlichen den Geburtshelfern und Hebammen obliegen wird, sowie das Tracking zur Sicherstellung
der Vollstandigkeit der Untersuchungen und der tatséachlichen Behandlung dieser Patienten in die Finanzierung mit auf-
genommen werden.

Denn ein Screening auf angeborene Erkrankungen darf niemals alleine aus der Durchfiihrung einer labortechnischen Un-
tersuchung bestehen. Die Einfihrung des Horscreenings in der Bundesrepublik ohne ein solches Tracking kann durchaus
als Negativ-Beispiel gesehen werden: Nach dem Horscreening-Prozess ist derzeit nicht klar, ob alle Patienten tatsachlich
einer geeigneten Therapie zugeflihrt werden und ob sie tatsachlich in der gewiinschten Weise profitieren. Daher setzten
sich die Fachgesellschaften fir die Einflihrung des CF-Screenings ausschlieBlich im Rahmen eines komplexen, qualitéts-
gesicherten Prozesses ein.
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