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Vorwort

Neben der 1993 erschienenen Zusammenfassung "Fehl-
bildungserfassung fiir die Region Magdeburg aus den
Jahren 1980-1992" und dem vom Ministerium fiir Arbeit,
Frauen und Gesundheit und Soziales 1997 veréffentlich-
ten "Bericht zur Fehlbildungserfassung in der Region
Magdeburg von 1980-1996" ist dies nun der zehnte Jah-
resbericht des Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt in
Folge und der flinfte Bericht, in dem unsere Erhebung
das ganze Bundesland Sachsen-Anhalt erfasst.

In diesen zehn Jahren haben sich fir das Fehlbildungs-
monitoring eine Reihe von Veranderungen ergeben,
deren Folgen fiir unsere Institution von teilweise erhebli-
cher Bedeutung gewesen sind. So hat sich das Fehibil-
dungsmonitoring 1995 aus dem Institut fir Humangenetik
gelbst und ist seitdem eine selbsténdige Einrichtung an
der Medizinischen Fakultdt der Otto-von-Guericke-
Universitdt Magdeburg. Nach insgesamt vier Umzlgen
innerhalb des Universitatsklinikums hoffen wir nun end-
lich Arbeitsbedingungen geschaffen zu haben, die den
Mitarbeiterinnen gerecht werden. An dieser Stelle ist der
Medizinischen Fakultat, in Person von Frau Verwal-
tungsdirektorin Dipl.-Wirtsch. Veronika Rétzel, fur die
groRziigige und unbirokratische Unterstiitzung, die wir in
den letzten zehn Jahren erfahren haben, zu danken.

Mit Unterstltzung des jetzigen Ministeriums fur Gesund-
heit und Soziales, und hier in der Person von Herrn
Dr. Dr. Nehring, konnte das befiirchtete finanzielle Aus
durch Unterschreitung des absolut notwendigen finan-
ziellen Limits bisher vermieden werden. Diese Finanzie-
rung, die Hilfe von Frau Ramona Ritter vom Landesver-
waltungsamt Sachsen-Anhalt und die Unterstiitzung des
Dezernats fiir Forschung der Medizinischen Fakultat der
Otto-von-Guericke-Universitat gestattete uns eine unge-
wohnlich burokratiearme Arbeit. Nicht weil es so Ublich,
sondern weil es uns ein wirkliches Bedlrfnis ist, mdchten
wir den genannten Institutionen und den zustandigen
Mitarbeiterinnen und Mitarbeitern ebenfalls Dank sagen.
Nachdem meine Amtsibergabe an Frau Dr. Christine
Rdsch die administrativen Hiirden Gberwunden hatte und
reibungslos vollzogen war, brachte ihr plétzlicher Tod
menschliche Erschitterung, aber auch eine Reihe orga-
nisatorischer Probleme mit sich. Als Interimsldsung
konnte ich wieder die Leitung des Fehlbildungsmonito-
ring ubernehmen, mit dem erklarten Ziel, den von Frau
Dr. Rdsch und den Mitarbeiterinnen des Fehlbildungs-
monitorings vorbereiteten Jahresbericht 2003 fertigzu-
stellen und um fir Frau Dr. Résch eine/n qualifizierte/n
Nachfolger/in zu gewinnen. Bei dieser schwierigen Su-
che haben mich u. a. in dankenswerter Weise meine
ehemaligen Kollegen aus der Universitatskinderklinik

unterstlitzt. Mit ihrer Hilfe konnte Frau Dr. Simone
Poétzsch, Facharztin fir Kinder- und Jugendmedizin,
gewonnen werden, sich in die fiir sie ungewohnten Auf-
gaben einzuarbeiten und die Leitung des Fehlbildungs-
monitoring zu Ubernehmen. Dass sie sich Frau Dr. Jana
Hoyer-Schuschke aus der Kinderklinik fir eine stunden-
weise Téatigkeit im Fehlbildungsmonitoring mitbrachte,
war besonders in der Einarbeitungsphase eine fiir alle
Beteiligten nitzliche MalRnahme. Da sowohl Frau
Dr. Pétzsch als auch Frau Dr. Hoyer-Schuschke sich in
ihrer klinischen Tétigkeit vorwiegend mit Stoffwechseler-
krankungen und Endokrinopathien befassen und auch
weiterhin einen Teil der Patientinnen und Patienten am-
bulant betreuen werden, liegt es nahe, dass die wissen-
schaftliche Ausrichtung des Fehlbildungsmonitoring sich
wieder mehr der klinischen Padiatrie zuwenden wird als
das bisher der Fall war. Humangenetische Aspekte stan-
den bisher im Mittelpunkt unserer wissenschaftlichen
Bemuhungen.

In meiner fast 35-jahrigen Tatigkeit in der Kinderklinik in
Magdeburg, unter der Leitung von Prof. Dr. Karl Nissler
und Prof. Dr. Horst Kéditz, habe ich u. a. gelernt, wie
wichtig das "Betriebsklima" fir einen reibungslosen
Arbeitsablauf in einer solchen Institution ist. In der Hoff-
nung, dass ich meinen beiden verehrten Chefs in dieser
Richtung ein gehorsamer Schiler war, habe ich mich
stets bemiiht, eine ruhige und freundliche Arbeits-
atmosphére fir die mir unterstellten Kolleginnen und
Kollegen zu schaffen. Neben dem Erleben der hohen
fachlichen Qualifikation von Frau Dr. Pétzsch und Frau
Dr. Hoyer-Schuschke erflllt es mich mit beinahe noch
groRerer Freude, wenn ich sehe, dass nicht nur das
fachliche Niveau des Fehlbildungsmonitoring sondern
auch das erfreuliche menschliche Miteinander der Mitar-
beiterinnen erhalten bleibt. Beide Faktoren sind eine
unerlassliche Voraussetzung fiir die Weiterexistenz des
Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt, einer Institution,
die sich unser armes Bundesland als einziges in der
bundesdeutschen Fdderation leistet.

Meine herzliche Bitte an alle Mitarbeiterinnen und Mitar-
beiter der mit uns kooperierenden Einrichtungen geht
dahin, dass unsere Zusammenarbeit so bleibt, wie dies
in der Vergangenheit der Fall gewesen ist und Sie ihre
freundliche Kollegialitat, die ich erfahren durfte, an Frau
Dr. Pétzsch Ubertragen.

Volker Steinbicker
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1  Erfassungsregion
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2 Geborenenzahlen 2004

Tabelle: Geborenenzahlen 2004
gl_eebt:)er:(rj]-e Totgeborene Sgg n1tg .ngtéc\),:,te rf‘atg;:;ggﬁ%?:r Gesamt

Anhalt-Zerbst 494 1 - 1 496
Aschersleben-StaRfurt 635 2 - 1 638
Bernburg 429 5 - 2 436
Bitterfeld 623 8 1 2 629
Boérdekreis 512 1 - - 513
Burgenlandkreis 950 3 - 4 957
Dessau 491 3 - - 494
Halberstadt 526 1 1 4 532
Halle 2.041 7 2 7 2.057
Jerichower Land 650 1 3 2 656
Kothen 439 3 - 2 444
Magdeburg 1.712 7 4 18 1.741
Mansfelder Land 602 3 - 2 607
Merseburg-Querfurt 981 7 2 5 995
Ohrekreis 843 2 2 3 850
Quedlinburg 508 1 - 1 510
Saalkreis 511 6 - 1 518
Salzwedel 715 5 - 8 728
Sangerhausen 381 1 - - 382
Schonebeck 502 1 2 1 506
Stendal 933 5 - 3 941
Weilenfels 495 3 - - 498
Wernigerode 586 3 - 2 591
Wittenberg 778 3 - - 781

Kreisfreie Stadte

(Dessau, Halle, Magde- 4.244 17 6 25 4.292

burg)

Landkreise, gesamt 13.093 60 11 44 13.208

Sachsen-Anhalt 17.337 77 17 69 17.500
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3

Beteiligte Einrichtungen der Region (2004)

3.1 Frauenkliniken/Kinderkliniken

V ¥V ¥V ¥V VvV VvV V VvV V VVV VYV VYV VVVVVVVVVVvVvYVvYYwY

Altmarkklinikum gGmbH Krankenhaus Gardelegen
Altmarkklinikum gGmbH Krankenhaus Salzwedel

AMEOS Klinikum St. Salvator Halberstadt

Asklepios Kreiskrankenhauser Weiftenfels/Hohenmoélsen GmbH
Diakoniekrankenhaus Dr. Albert Steiner Seehausen gGmbH
Georgius-Agricola Klinikum Zeitz

Harz-Klinikum Wernigerode-Blankenburg GmbH

Johanniter Krankenhaus Stendal-Genthin gGmbH

Klinik St. Marienstift Magdeburg

Klinikum Bernburg

Klinikum Carl von Basedow Merseburg

Klinikum Dorothea Christiane Erxleben gGmbH Quedlinburg
Klinikum Mansfelder Land Eisleben

Krankenhaus am Rosarium GmbH Sangerhausen
Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle

Kreisklinik Aschersleben-Stalfurt gGmbH
Kreiskrankenhaus Anhalt-Zerbst

Kreiskrankenhaus Bitterfeld/Wolfen

Kreiskrankenhaus Burg

Kreiskrankenhaus des Bordekreises Neindorf
Kreiskrankenhaus Kéthen

Kreiskrankenhaus Schénebeck

Martin-Luther-Universitat Halle-Wittenberg
Ohrekreis-Klinikum Haldensleben
Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg

Krankenhaus Paul-Gerhardt-Stiftung Lutherstadt Wittenberg
Saale-Unstrut Klinikum Naumburg

Stadtisches Klinikum Dessau

Stadtisches Klinikum Magdeburg

Stadtisches Krankenhaus Martha-Maria Halle-Délau gGmbH

3.2 Einrichtungen pra- und postnataler Diagnostik

vV vV vV Vv Vv VvwvVvw

Dr. Altus, Dr. MiBbach, Praxisgemeinschaft fiir klinische Genetik, Magdeburg

Dr. Karstedt, Facharzt fiir Kinder- und Jugendmedizin, Kinderkardiologie, Magdeburg

Dr. Reichenbach, Facharzt fiir Kinderheilkunde und Humangenetik, Halle
Martin-Luther-Universitat Halle-Wittenberg, Institut fur Humangenetik
Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg, Institut flir Humangenetik
Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg, Universitatsfrauenklinik, Zytogenetisches Labor
Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg, Zentrum fur Kinderheilkunde, Stoffwechsellabor
pranatale Ultraschalldiagnostik:

Dr. Schneider, Dres. Perlitz, DM Heweker, Dr. Kamrad, Dr. Karsten, DM Prell, CA Dr. Miiller,
CA Dr. Henschen, CA Dr. Seeger, OA Dr. Kéhler, OA Dr. Gerloff, Dr. Hahmann,

3.3 Pathologisch-anatomische Institute/Prosekturen

v v v v v

Martin-Luther-Universitat Halle-Wittenberg, Institut fiir Pathologie
Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg, Institut fir Pathologie
Praxisgemeinschaft fir Pathologie Stendal, Dr. Pollak, Dr. Schultz, Dr. Liiders
Praxisgemeinschaft Pathologie Magdeburg, Dr. Klausenitz, Dr. Albrecht
Stadtisches Klinikum Magdeburg, Institut fir Pathologie

10
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4  Allgemeine Informationen

Das Jahr 2004 ist rickblickend gekennzeichnet durch
weitreichende (vorhersehbare und unvorhersehbare)
Veranderungen im Fehlbildungsmonitoring Sachsen-
Anhalt. Dies beinhaltete insbesondere personelle Wech-
sel. Herr Prof. Steinbicker ging in den Ruhestand, wurde
jedoch nach dem plétzlichen Tod der Leiterin des Fehl-
bildungsmonitoring, Frau Dr. Résch, im September 2004
wieder ,reaktiviert’, um die Geschicke der Abteilung zu
leiten und eine/n Nachfolger/in zu suchen. An Herrn Prof.
Steinbicker sei an dieser Stelle noch einmal ein beson-
ders herzlicher Dank gerichtet. Ohne seine menschlichen
und organisatorischen F&higkeiten wére eine solche
brisante Veranderung innerhalb des Fehlbildungsmonito-
ring sicherlich nicht ohne deutliche ,qualitative und quan-
titative Defizite vonstatten gegangen.

Der Medizinischen Fakultdt der Otto-von-Guericke-
Universitat sei in Person der Verwaltungsdirektorin Frau
Dipl.-Wirtsch. Réatzel fiir die Bereitstellung der Rdumlich-
keiten und weiterer organisatorischer Gegebenheiten
gedankt, ebenso dem Referat Forschung der Medizini-
schen Fakultat fir u. a. die Finanzverwaltung.

Die wirtschaftlichen Voraussetzungen fiir das Fehlbil-
dungsmonitoring sind auch im Jahr 2004 dankenswer-
terweise durch die Finanzierung Uber das Ministerium far
Gesundheit und Soziales des Landes Sachsen-Anhalt
gegeben gewesen. In Anbetracht zunehmend leerer
offentlicher Finanzkassen ist dies durchaus nicht selbst-
verstandlich.

Jedoch sei hier auch einmal auf die Bedeutung einer
Fehlbildungserfassung aus gesundheitspolitischen As-
pekten hingewiesen. Als funktionsfahiges ,Friihwarnsys-
tem“ zur Registrierung von zu angeborenen Fehlbildun-
gen flihrenden Gesundheitsrisiken ist das Fehlbildungs-
monitoring unerlasslich. Nur durch langjéhrige Verlaufs-
beurteilungen kénnen sichere Aussagen zu Basisprava-

lenzen angeborener Fehlbildungen innerhalb der Bevdl-
kerung gemacht werden und z. B. Aspekte laufender
PraventionsmaBnahmen beurteilt werden. Als Beispiel
sei hier die Folsaureprophylaxe genannt. Seit 1994 exis-
tiert die Empfehlung medizinischer Fachgesellschaften
hinsichtlich einer perikonzeptionellen Folséduresupple-
mentation. Dies wird nur von einem sehr geringen Anteil
der Schwangeren umgesetzt. Ein Riickgang der Pra-
valenzzahlen der Neuralrohrdefekte ist in den letzten
zehn Jahren vom Fehlbildungsmonitoring Sachsen-
Anhalt nicht zu verzeichnen! Hier muss neben regionalen
Kampagnen sicherlich auch auf bundespolitischem Ter-
rain ein weiterer Vorstof3, z. B. hinsichtlich einer Folsu-
reanreicherung von Grundnahrungsmitteln, wie es in
Landern wie der USA, Kanada, Chile und der Schweiz
schon Ublich ist, gemacht werden. In den genannten
Landern zeigen die Fehlbildungsraten bereits einen deut-
lichen Riickgang.

Der aktuell vorliegende Jahresbericht des Fehlbildungs-
monitoring ist der nunmehr flinfte seiner Art mit Daten
aus dem gesamten Bundesland Sachsen-Anhalt. Durch
die freiwillige Meldung zu angeborenen Fehlbildungen
aus den verschiedensten medizinischen Einrichtungen
ist eine wissenschaftliche Verlaufsbeurteilung der Fehl-
bildungshaufigkeiten, auch im internationalen Vergleich,
maoglich.

Die Daten zu angeborenen Fehlbildungen werden, wie
auch in den Vorjahren, innerhalb der Mitarbeit im europé-
ischen Fehlbildungsregister EUROCAT (European Re-
gistration of Congenital Anomalies and Twins) und der
WHO-assozierten Einrichtung ICBDMS (International
Clearinghouse for Birth Defects Monitoring Systems), an
diese weitergemeldet und analysiert. In letzterer Einrich-
tung ist das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt
einziger Vertreter Deutschlands.

4.1 Erfassungskriterien und Analysen

Anderungen der Meldeprozedur bzw. der Erfassungskri-
terien wurden im Jahr 2004 nicht vorgenommen. Die
»grunen® Erhebungsbdgen fiir die Kliniken sind Ende
2004 (berarbeitet worden und vom Datenschutzbeauf-
tragten des Landes Sachsen-Anhalt autorisiert. Ein posi-
tives Votum der Ethikkommission der Medizinischen
Fakultat der Otto-von-Guericke-Universitat liegt ebenfalls
vor. Unverandert werden vom Fehlbildungsmonitoring
alle pranatal und/oder bis zur Vollendung der in der ers-
ten Lebenswoche bekannt gewordenen Fehlbildungen
» bei Lebendgeborenen,
» bei Totgeborenen,
» bei Spontanaborten (Auswertung nach der 16.
Schwangerschaftswoche) und
» bei aus medizinischer Indikation abortierten Feten
unabhangig von der Schwangerschaftswoche
erfasst.
Berechnet werden die Raten der gro3en Fehlbildungen
und die Gesamtfehlbildungsrate, die aus Angaben zu
groBen und kleinen Fehlbildungen besteht. Aulerdem
werden die Multiplen Congenitalen Anomalien (MCA)
analysiert und die Haufigkeit der betroffenen Organsys-
teme bewertet.
Die 36 vom International Clearinghouse for Birth Defects
Monitoring Systems (ICBDMS) definierten Indikatorfehl-
bildungen stehen im Mittelpunkt auch dieses Berichtes.
Die zumeist polygen multifaktoriell bedingten Defekte
werden als Indikatoren fiir das Wirksamwerden exogener

Noxen angesehen. Daneben wurden die haufigsten
chromosomalen Anomalien (Trisomie 21 = Down-
Syndrom, Trisomie 13 = Patau-Syndrom, Trisomie 18 =
Edwards-Syndrom) in ihrer Haufigkeit bewertet.
Gesondert aufgefiihrt werden Syndrome, Komplexe,
Assoziationen, Sequenzen, Chromosomenstdérungen,
Embryopathien und genetisch bedingte oder mitbedingte
Erkrankungen. Die Indikationen, die zum Abbruch einer
Schwangerschaft nach pranataler Diagnostik geflhrt
haben, erfahren ebenfalls eine eigene Darstellung.

Die Pravalenzberechnungen beziehen sich jeweils auf
die Zahl der Lebend- und Totgeborenen (Angaben des
statistischen Landesamtes in Halle) zuztiglich der Anzahl
der uns zur Kenntnis gebrachten Spontanaborte mit
Fehlbildungen ab der 16. SSW und der nach pranataler
Diagnostik von Fehlbildungen abortierten Feten.

In diesem Jahr wurde eine Neuberechnung der Basis-
pravalenzen vorgenommen und als Erfassungszeitraum
die Jahre 1994-2003 zu Grunde gelegt.

Dies bitten wir bei der Beurteilung der Daten 2004 zu
beachten. Zusatzlich werden, so vorhanden, zu Ver-
gleichszwecken die héchsten und niedrigsten Pravalen-
zen der EUROCAT-Register aufgefiihrt.

Da insbesondere bei der Beurteilung der Indikatorfehlbil-
dungsraten weiterhin Unterschiede im Stadt-Land-
Vergleich existieren, werden die Basispravalenzen fiir
diese Gebiete gesondert dargestellt.
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4.2 Datenqualitat und Vollstandigkeit/Meldeprozedur

Im Jahr 2004 wurden uns vergleichbar haufig Angaben
zu Kontrollkindern sowie Falle von Kindern mit angebo-
renen Fehlbildungen Gbermittelt wie in den Vorjahren. Es
konnten insgesamt 2.326 Datensatze angelegt werden
(2003: 2.078). Von manchen Kindern liegen uns mehrere
Meldungen aus verschiedenen Einrichtungen vor (z. B.
pra- und postnataler Befund).

Die Analyse der Daten der letzten finf Jahre, mit Sach-
sen-Anhalt als Erfassungsregion, weist in Bezug auf die
Gesamtfehlbildungsraten keine signifikanten Schwan-
kungen auf. Im Vergleich zu den Jahren vor 2000 fallt
jedoch bei annahernd gleich bleibenden Raten fir die
grofRen Fehlbildungen eine eher geringe Rate an kleinen
Fehlbildungen auf. Hier wird sicherlich auf Grund der
meist fehlenden Therapierelevanz manchmal keine Mel-
dung an uns weitergeleitet.

Wir méchten lhnen hier noch einmal die Mdéglichkeiten
einer Fehlbildungsmeldung aufzeigen:

1. Sie kénnen einen ,griinen* Bogen ausfiillen. Dieser
ausfihrliche Meldebogen bedarf des Einverstandnisses
der Mutter bzw. Eltern des Kindes durch eine Unter-
schrift. Mit dem Bogen kénnen Meldungen zu Kindern mit
Fehlbildungen als auch zu Kontrollkindern gemacht wer-
den. Der ,griine” Fehlbildungsmeldebogen wird zusam-
men mit einem Erlauterungsblatt fur die Eltern von uns
zur Verfligung gestellt.

ODER
2. Sie kénnen einen ,weilen“ Bogen ausfiillen. Die hier
gemachten Angaben kénnen ohne das schriftliche Ein-
verstandnis der Eltern an uns tUbermittelt werden. Wichtig
ist hier vor allem die Angabe des Landkreises oder der
PLZ des Wohnortes der Mutter, die Angaben zur Fehlbil-
dung (mdglichst exakt), Angaben zum Kind, wie z. B.
Geburtsmonat oder Geburtsgewicht, das Alter der Mutter
sowie ggf. vorhandene Risikofaktoren.
Die Kliniken bekommen die ,weilen Fehlbildungsmel-
debdgen ebenfalls von uns zur Verfugung gestellt. Des
Weiteren kénnen Sie sich diesen Meldebogen aus dem
Internet downloaden (http://www.med.uni-magdeburg.de
/fme/zkh/mz/aktuelles/MeldebogenWeiss.pdf).

3. Die Kollegen, welche einen pranatalen Ultraschall
durchfiihren, kdnnen uns Meldungen entweder auf dem
von uns zur Verfigung gestellten Sonographiemeldebo-
gen oder auf dem o. g. ,wei3en* Bogen ubermitteln.

Die Ubermittlung der Bégen an das Fehlbildungsmonito-
ring kann auf dem Postweg oder per Fax (0391/6714176)
erfolgen. Falls einsendende Einrichtungen Meldebdgen
bendtigen, so bitten wir um entsprechende Kontaktauf-
nahme.

Wie bereits in den Vorjahren, mdchten wir erneut an die
Einsender appellieren, moglichst detaillierte Angaben auf
den Meldebdgen zu machen, damit eine aussageféhige
Auswertung der Daten vorgenommen werden kann.

Fir eine exakte Verschllisselung der Diagnosen nach
der von uns modifizierten ICD10-Klassifikation der Fehl-
bildungen und Anomalien bitten wir um eine genaue
Beschreibung der Fehlbildungen und Symptome. Hierbei
kénnten bei zeitnahem Eingang der Fehlbildungsmel-
dungen, besonders beim Vorhandensein multipler Fehl-
bildungen, differentialdiagnostische Hinweise seitens des
Fehlbildungsmonitoring nach entsprechender Datenre-
cherche an die einsendenden Kolleginnen und Kollegen
weitergegeben werden. Gerne nehmen wir auch relevan-
te Angaben zu bereits Ubermittelten Fehlbildungsmel-
dungen entgegen, z. B. wenn die abschlieRende Dia-
gnostik erst jenseits der ersten Lebenswoche durchge-
flhrt wurde.

Voraussetzung fir die Suche nach Einfluss- oder Risiko-
faktoren bei der Entstehung von Fehlbildungen und
Anomalien ist das Vorhandensein einer Kontrollgruppe
von Geborenen ohne Fehlbildungen. Auch hier ist eine
mdglichst hohe Datenvollstédndigkeit Voraussetzung.
Soziodemographische und sozio6konomische Begleitda-
ten sowie Angaben zur Familienanamnese, chronischen
Erkrankungen und der Einnahme von Medikamenten
erlangen Bedeutung.

Bei der Analyse der 2.326 Datensatze 2004 (Geborene
mit und ohne Fehlbildungen) war von allen Kindern das
Geburtsjahr sowie der Geburtsmonat bekannt. In 292
Fallen waren leider keine Angaben zum Gestationsalter
vorhanden (12,6 %). Hingegen wurde das Alter der Mut-
ter nur bei 68 Frauen (2,9 %) nicht mitgeteilt. Das Ge-
schlecht ist uns in 101 Féllen (4,3 %) nicht zur Kenntnis
gebracht worden. Insgesamt kann man, auch im Ver-
gleich zum Vorjahr, von einer zunehmend hohen Daten-
qualitat ausgehen.

2004 sind uns 277 Fehlbildungsmeldungen von Kolle-
gen, welche einen pranatalen Ultraschall durchfiihren,
Ubermittelt worden. 70 dieser Befunde konnten im Weite-
ren geborenen Kindern zugeordnet werden. Bei den
Ubrigen Befunden war der Ausgang der Schwangerschaft
nicht sicher zu eruieren. Z. T. handelte es sich um im
Ultraschall festgestellte ,Softmarker, wo die Kinder nicht
obligat nach der Geburt eine Fehlbildung oder Auffallig-
keit aufweisen missen. Jedoch befanden sich darunter
z. T. auch Kinder mit ultrasonographisch grof3en Fehlbil-
dungen, z. B. des Herzens, wo evtl. eine Geburt des
Kindes auferhalb von Sachsen-Anhalt erfolgte. Somit
wird eine Bestatigung der Diagnose flr uns nicht ersicht-
lich. Hier ist sicherlich in den nachsten Jahren noch ein
Potenzial zur Verbesserung der Fehlbildungsmeldungen
zu erhoffen, in dem solche Félle auch einer Erfassung
zugefihrt werden.

Zusammenfassend méchten wir uns an dieser Stelle
noch einmal ausdriicklich bei allen Einsendern fir ihr
Engagement bei der Fehlbildungserfassung bedanken.
Ohne diese Mithilfe wére die Arbeit des Fehlbildungs-
monitoring Sachsen-Anhalt nicht mdglich!
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5 Uberblick zur Herkunft der fehlgebildeten Kinder und
Feten in Sachsen-Anhalt und der Informationsquellen

5.1 Aus allen meldenden Einrichtungen eingegangene Daten

Meldende Einrichtung

Altmarkklinikum gGmbH Krankenhaus Gardelegen
Altmarkklinikum gGmbH Krankenhaus Salzwedel

AMEOQOS Klinikum St. Salvator Halberstadt

AMEOQOS Klinikum St. Salvator Halberstadt, Institut fur Pathologie
Asklepios Kreiskrankenhauser WeilRenfels/Hohenmolsen GmbH
Diakoniekrankenhaus Dr. Albert Steiner Seehausen gGmbH

Dr. Altus, Praxis fur klinische Genetik, Magdeburg

Dr. Karstedt, Facharzt fur Kinder- und Jugendmedizin, Kinderkardiologie,
Magdeburg

Dr. Reichenbach, Facharzt fur Kinderheilkunde und Humangenetik, Halle
Frauenéarzte Sachsen-Anhalt, Prénataler Ultraschall
Georgius-Agricola Klinikum Zeitz

Harz Klinikum Wernigerode-Blankenburg GmbH

Johanniter Krankenhaus Stendal-Genthin gGmbH

Klinik St. Marienstift Magdeburg

Klinikum Bernburg

Klinikum Carl von Basedow Merseburg

Klinikum Dorothea Christiane Erxleben gGmbH Quedlinburg
Klinikum Mansfelder Land Eisleben

Krankenhaus am Rosarium GmbH Sangerhausen

Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle

Kreisklinik Aschersleben-Stal3furt gGmbH

Kreiskrankenhaus Anhalt-Zerbst

Kreiskrankenhaus Bitterfeld/Wolfen

Kreiskrankenhaus Burg

Kreiskrankenhaus des Boérdekreises Neindorf

Kreiskrankenhaus Kéthen

Kreiskrankenhaus Schénebeck

Martin-Luther-Universitat Halle-Wittenberg, Institut fir Humangenetik
Martin-Luther-Universitat Halle-Wittenberg, Institut fir Pathologie
Martin-Luther-Universitat Halle-Wittenberg, Kinderkardiologie
Martin-Luther-Universitét Halle-Wittenberg, Klinik fur Kinder- und Jugend-
medizin

Martin-Luther-Universitat Halle-Wittenberg, Universitatsfrauenklinik
Ohrekreis-Klinikum Haldensleben

Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg, Institut fir Humangenetik
Otto-von-Guericke-Universitdt Magdeburg, Institut fir Pathologie
Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg, Universitatsfrauenklinik

Otto-von-Guericke-Universitdt Magdeburg, Universitétsfrauenklinik,
Pranatale Ultraschalldiagnostik

Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg, Universitétsfrauenklinik,
Zytogenetisches Labor

Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg, Zentrum fir Kinderheilkunde

Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg, Zentrum fur Kinderheilkunde,
Stoffwechsellabor

Krankenhaus Paul-Gerhardt-Stiftung Lutherstadt Wittenberg

Praxisgemeinschaft fur Pathologie Stendal,
Dr. Pollak, Dr. Schultz, Dr. Luders

Praxisgemeinschaft Pathologie Magdeburg,
Dr. Klausenitz, Dr. Albrecht

Saale-Unstrut Klinikum Naumburg

Stadtisches Klinikum Dessau

Stéadtisches Klinikum Magdeburg

Stadtisches Krankenhaus Martha-Maria Halle-Délau gGmbH
Stadtisches Klinikum Magdeburg, Institut fur Pathologie

Die Tabelle gibt einen Uberblick, aus welchen melden-
den Einrichtungen die im Fehlbildungsmonitoring ge-
sammelten Daten stammen. Es ist moglich, dass Infor-
mationen zu einem Kind aus unterschiedlichen Institutio-

Gemeldete

mit gro[gier:rlligﬁ:ﬁdungen m';g;?&%"éﬁ?gf" AIII(Gi)n%ZT/I?Ethn

1 14 14
13 18 19
22 31 35
1 1 1
3 3 4
2 3 6
29 29 30
51 55 56
2 2 2
86 92 227
2 3 3
8 9 9
16 17 17
11 61 340
8 14 26
10 10 10
6 9 9
4 4 8
9 10 12
38 41 41
17 17 25
2 2 2
10 12 19
9 13 13
2 5 39
9 27 377
21 55 375
2 2 2
26 27 27
5 5 5
36 37 37
71 124 130
8 85 229
5 5 6
22 22 23
64 68 70
31 31 50
7 7 7
42 43 46
22 22 22
13 15 15
3 3

1 1 1
8 12 15
28 43 45
26 59 63
4 4 4
12 12 19

nen gemeldet wurden. Auf Grund von Mehrfachmeldun-
gen entspricht die Gesamtzahl nicht der Anzahl der Kin-
der/Feten mit Fehlbildungen.
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5.2 Herkunft (Landkreis) und Geburtsklinik von Kindern und Feten
mit Fehlbildungen

Altmarkkreis Salzwedel

Aschersleben/Stalfurt

Bitterfeld

Burgenlandkreis

Halberstadt

Jerichower Land

Magdeburg

Merseburg/Querfurt

Quedlinburg

Sangerhausen

Stendal

Wernigerode

Sonstige
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Frauenkliniken
und
Kinderkliniken

Landkreise

Altmarkkreis Salzwedel

Anhalt-Zerbst
Aschersleben/Stalfurt
Bernburg
Bitterfeld
Bordekreis
Burgenlandkreis
Dessau
Halberstadt
Halle

Jerichower Land
Koéthen
Magdeburg
Mansfelder Land
Merseburg/Querfurt
Ohrekreis
Quedlinburg
Saalkreis
Sangerhausen
Schénebeck
Stendal
WeiRenfels
Wernigerode
Wittenberg
sonstige

gesamt pro Klinik

Die Tabelle zeigt, aus welchen Landkreisen die Kin-
der/Feten (Lebendgeborene, Totgeborene,
Aborte und Spontanaborte, inklusive der vor der 16.
SSW) mit groRen und kleinen Fehlbildungen kommen,
die dem Fehlbildungsmonitoring gemeldet wurden und

Kreiskrankenhaus Bitterfeld/Wolfen
Kreiskrankenhaus Burg

Kreiskrankenhaus des Bérdekreises Neindorf
Kreiskrankenhaus Kéthen

Kreiskrankenhaus Schénebeck
Martin-Luther-Universitat Halle-Wittenberg,
Universitatsfrauenklinik

Ohrekreis-Klinikum Haldensleben

Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg,
Stadtisches Krankenhaus Martha-Maria
Charité Berlin, Klinik fur Frauenheilkunde und
Universitat Leipzig, Universitatsfrauenklinik

(=)
c
=1 (o2
£ S e
s EL =L E
T 3 % 3
© z (7] 2
< [ @©
£ 8 € o =
= OQ F € €
£35 £ § 2 i
282 ¥ E E E6 2
e o 5 K4 $4 [ =
2 35 & 8 8 3 g8 £ =
S £t = < < o IS k) =
2 gw 2 2 ? Q £ 5 S
o X 0 @ = = ] = @ 4
2 t£c © bl bl 2 a 5 2
c 85 ®© £ ) © [7] © =
= A5 I (2] () (2] ac O ac =
4 - - - - - - - 1
1 2 - 10 1 - - - - 1
4 - - - 1 - 1 - 1 -
2 - - - - - - - - -
- - - 3 - - - - - 1
4 - - - 2 - 1 - - 1
- T - - - - - . 2
- - - 30 - - - - - 1
5) - - - - - - - - 1
- - - - - 2 1 - - 4
6 - - - 3 - - - - 3
- - - 3 - - - - - -
57 - - - 56 - 2 - 1 7
- - - - - - - - - 1
- - - - - - 1 1 - 2
15 - - - 6 - 2 - - 2
1 - - - 1 - - - - -
- - - - - 3 1 - 1 1
1 - - - 3 - - - - 2
2 - - - - - - - - 4
- - - - 1 - - - - -
- 13 - 1 - - - - - 2
5 - - - 2 - - - - -

107 15 11 47 76 5 9 1 3 38

die dazugehoérende Klinik der Geburt. Nicht immer wurde
dem Fehlbildungsmonitoring die Geburtsklinik zur Kennt-
nis gebracht und nicht alle Fehlbildungen wurden von
den Geburtsklinken gemeldet.
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6 Geschlechtsverhaltnis

Geschlechtsverhéltnis bei allen Lebend- und Totgebore-
nen in Sachsen-Anhalt nach Angaben des Statistischen
Landesamtes Halle

; Lebend- und

> e Totgeborene
: Lebend- und

i S Totgeborene
Gesamt: 17.414 Lebend- und
Totgeborene

Geschlechtsverhaltnis 3 : 2 = 1,08

Geschlechtsverhdltnis bei allen Geborenen mit grofRen
Fehlbildungen (inklusive Abortinduktionen)

a3 308 Geborene
Q: 282 Geborene
Unbekannt/Unklar 15 Geborene

Gesamt: 605 Geborene

Geschlechtsverhaltnis & ¢ = 1,09

Geschlechtsverhéltnis bei allen Geborenen mit aus-
schlieBlich kleinen Fehlbildungen und Anomalien

a: 175 Geborene
¢: 163 Geborene
Unbekannt 0 Geborene
Gesamt: 338 Geborene

Geschlechtsverhéltnis 3 : ¢ = 1,07

Im Vergleich zu den Vorjahren ist das Geschlechts-
verhdltnis aller Lebend- und Totgeborenen in Sachsen-
Anhalt wieder etwas deutlicher zugunsten der Knaben
verschoben (2003: 1,06; 2002: 1,07). Dieses
Geschlechtsverhaltnis findet sich in &hnlicher Weise bei
den Kindern mit groRen Fehlbildungen. Der Trend der
Vorjahre, bei dem zunehmend mehr Knaben mit grofen
Fehlbildungen beobachtet wurden, ist somit wieder
aufgehoben (2003: 1,42; 2002: 1,22).

Bei den kleinen Fehlbildungen lasst sich &hnliches
verfolgen, auch hier sind zwar Knaben haufiger auffallig,
jedoch nicht signifikant im Vergleich zu den Vorjahren
(2003: 1,16; 2002: 1,10).
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7  Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit grof3en

Fehlbildungen (N = 605)

Schwangerschaftsausgang Anzahl Anteil (in %)
Lebendgeborene 85,1
Davon:
Lebendgeborene (0,5)
bis zum 7. Lebenstag verstorben ’
Davon:
Lebendgeborene, 0,2)
nach dem 7. Lebenstag verstorben ’
Spontanaborte ab 16.SSW 1,7
Induzierte Aborte 11,2
Totgeborene 0,7
Unbekannt 1,3
Gesamt 100
0.7 1.7 1
2004 8.1 | e
i 1,3 09
2003 83,0 14,8
1 05 1,5 0,4
2002 86,6 11,0
i 0,7 22 0,2
2001 845 | Y
i 09 23
2000 86,9 | R
0% 20% 40% 60% 80% 100%
OLebendgeborene M Totgeborene M Spontanaborte Oinduzierte Aborte M unbekannt

Abb. 1:  Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit groRen Fehlbildungen (Vergleich 2000 und 2004)

In den letzten fiinf Jahren ist die Zahl der lebend
geborenen Kinder mit groflen Fehlbildungen relativ
konstant bei Uber 80 % liegend. Der Trend des
Vorjahres, bei dem eine Zunahme der Félle mit
induzierten Aborten zu verzeichnen war, lasst sich 2004

nicht mehr nachweisen. Zirka eine von neun
Schwangerschaften wurde 2004 in Sachsen-Anhalt bei
Vorliegen einer groRen Fehlbildung beim Feten vorzeitig
beendet.
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8 Kinder und Feten mit groRen Fehlbildungen in

den

Landkreisen und kreisfreien Stadten (N = 605)

Aschersleben/Stalfurt (24

Magdeburg (106
Schonebeck (30
Halberstadt (24
Saalkreis (23
Kéthen (16
Ohrekreis (35

) |
) |
) |
) |
) |
)

Bitterfeld (24) |
)

Altmarkkreis Salzwedel (27)

Bernburg (16)

Halle (73)
Jerichower Land (23)
Dessau (17)

Stendal (29) |
Anhalt-Zerbst (15) |

Bordekreis (14)
Mansfelder Land (16)

Merseburg/Querfurt (23) |
Sangerhausen (8) |
Wittenberg (16) |
Wernigerode (12) |
Burgenlandkreis (18) |
Quedlinburg (9) |

Weillenfels (4)

16,09

15,93

14,51

4,44

14,28

14,12

] 3,82

] 3,76

13,71

] 3,67

] 3,55

] 3,51

3,44

] 2,64

12,31

12,09

12,05

12,03

11,88

11,76

] 3,08
] 3,02
12,73

2 3

O Haufigkeit in %

4 5 6 7

Abb. 2:

GroRstadte
Dessau,
Halle und
Magdeburg

Landkreise
insgesamt

Sachsen-Anhalt

GroRRe Fehlbildungen in den Landkreisen und den kreisfreien Stadten Dessau, Halle und Magdeburg

(absolute und prozentuale Angabe mitgeteilter Fehlbildungen)

Anzahl

196

409

605

Fehlbildungsrate (in %)

4,6

3,1

3,5

Grofstadte
Landkreise

Region

EUROCAT

GrofRe Fehlbildungen (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
47 44-49
3,0 2,9-31
383 32-34

1,15 North East Italy*

2,15 .
4,47 Mainz (Germany)**

*/** Zentren mit niedrigster bzw. hdchster Pravalenz/10.000 Geborene
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Die Rate groRRer Fehlbildungen im Kollektiv aller in Sach-
sen-Anhalt Geborenen ist im Jahr 2004 auf 3,5 % ange-
stiegen (2003: 3,1%). Insgesamt wurden 605 Kinder mit
einer oder mehreren groflen Fehlbildungen berichtet.
Diese Fehlbildungsrate liegt knapp oberhalb des Konfi-
denzbereiches der Jahre 1994-2003.

Die héchste Fehlbildungsrate wurde 2004 in der Stadt
Magdeburg mit 6,1 % beobachtet, gefolgt von Schéne-
beck mit 5,9 %. Die sehr niedrige Fehlbildungsrate in
einigen Landkreisen, deutlich unterhalb auch europai-
scher Vergleichszentren, kénnte selbstkritisch auch mit
einer nicht vollstandigen Fehlbildungserfassung erklarbar
sein.

19



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2004

9 Kinder und Feten mit gro3en und kleinen Fehlbildungen
in den Landkreisen und kreisfreien Stadten (N = 943)

Ohrekreis (126) ] 14,8
Schénebeck (63) 112,5
Magdeburg (159) | 19,1

Kothen (33) 17,4
Saalkreis (34) | 16,6

Dessau (32) | 16,5
Bernburg (27) | 16,2

Halberstadt (30) 15,6

Aschersleben/Stal¥furt (34) 15,3

Halle (108) 15,3

Jerichow er Land (34) | 15,2
Altmarkkreis Salzw edel (36) | ] 5,0
Bordekreis (25) | 14,9

Bitterfeld (29) | 14,6

Anhalt-Zerbst (19) ———3,8
Stendal (31) "33
Mansfelder Land (19) f—""3.1
Merseburg/Querfurt (24) 7; 2.4

Burgenlandkreis (23) 2,4
Quedlinburg (12) F———24
Wernigerode (13) 7= 2,2
Wittenberg (17) 12,2
Sangerhausen (8) 7: 21
WeiRenfels (7) 7= 1,4

0,0 2,0 4,0 6,0 8,0 10,0 12,0 14,0 16,0

o Haufigkeit in %

Abb. 3: GroRe und kleine Fehlbildungen bei Feten/Kindern in den Landkreisen und den kreisfreien
Stadten in Sachsen-Anhalt (absolute und prozentuale Angabe mitgeteilter Fehlbildungen)

Anzahl Fehlb(i:gu‘}r{:?srate
ﬁrac;[ijs;igtrg Dessau, Halle und 299 7.0
Landkreise insgesamt 644 4,9
Sachsen-Anhalt 943 54
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Im Jahr 2004 wurden von 943 Geborenen grof3e und
kleine Fehlbildungen mitgeteilt. Die Gesamtfehlbildungs-
rate ist mit 5,4 % aller Geborenen in Sachsen-Anhalt in
den letzten finf Jahren relativ gleich bleibend. Leichte
Verschiebungen ergeben sich nur im Stadt-Landkreis-
Vergleich, wo in 2004 eine geringe Zunahme der Fehlbil-
dungsrate von 6,8 % (2003) auf 7,0 % in den GroRstad-
ten zu verzeichnen ist. In den Landkreisen blieb die
Fehlbildungsrate konstant bei 4,9 %.

Als Landkreis mit der hdchsten Fehlbildungsrate ist er-
neut der Ohrekreis (14,8 %) zu nennen, gefolgt von
Schonebeck (12,8 %). Dies ist sehr wahrscheinlich der
groRen Anzahl an gemeldeten Kindern (mit Fehlbildun-
gen sowie Kontrollen) aus diesen Kliniken geschuldet, da
auch Mitteilungen Uber pathologische Befunde des
Sonographiescreenings nach der Geburt mit einbezogen

werden und hier aus vielen anderen Einrichtungen des
Landes Sachsen-Anhalt keine Fehlbildungsmeldung
(z. B. bei kleinen Fehlbildungen) erfolgt.

Insgesamt sind jedoch keine deutlichen Verdnderungen
in den meisten Landkreisen zu verzeichnen gewesen.
Lediglich in Bernburg, Bitterfeld und im Saalkreis ist eine
Zunahme der Gesamtfehlbildungsrate um zwei und mehr
Prozent zu verzeichnen. Am deutlichsten erscheint die
Zunahme jedoch in der Stadt Halle mit 2,5 %. Ggf. ist
hier jedoch auch ein Zusammenhang mit einer vollstéan-
digeren Fehlbildungsmeldung zu vermuten. Ein Ruck-
gang der Gesamtfehlbildungsrate im Vergleich zum Vor-
jahr wurde in folgenden Landkreisen ermittelt: Bérdekreis
(um 1,8 %), Weillenfels (um 1,6 %), Jerichower Land
(um 1,3 %) und Quedlinburg (um 1,3 %).
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10 Kinder und Feten mit multiplen congenitalen Anomalien
(MCA) in den Landkreisen und kreisfreien Stadten

(N = 280)

Anzahl Fehlbildungsrate

(in %)
GrofRstadte Dessau, Halle 90 21
und Magdeburg ’
Landkreise insgesamt 190 14
(einschlieBlich unbekannt) ’
Sachsen-Anhalt 280 1,6

Basispravalenz multipler congenitaler Fehlbildungen

Die Gesamtrate multipler congenitaler Fehlbildungen
(MCA) nimmt mit 1,6 % gegenlber 2003 geringfligig zu
und liegt in der Gréfenordnung des Jahres 2002
(2003: 1,3 %; 2002: 1,5 %). Es wird deutlich, dass in
den GroRstadten bei einer Fehlbildungsrate von 2,1 %
die Fehlbildungsrate der Landkreise mit 1,4 % uber-
schritten wird. Diese Unterschiede waren in den Vorjah-
ren nicht so ausgepragt.

Im Vergleich zur Basispravalenz der Jahre 1994-2003
liegt die Jahrespravalenz 2004 fiir die MCA geringfligig
oberhalb des Konfidenzintervalls.

(MCA) (1994 bis 2003) Die Analyse der MCA nach ihrer Haufigkeit in den Land-
Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%) kreisen und kreisfreien Stadten ergibt im Vergleich ein
(UL e AL ST differentes Bild. Erwartungsgemaf steht Magdeburg mit
Grofstidte 1,8 % 1,4-19 der MCA-Haufigkeit von 3,0 % an erster Stelle, Halle
dagegen steht mit 1,7 % erst an neunter Stelle und
Landkreise 1.3 % 13-14 Dessau findet sich im letzten Drittel.
Region 1,4 % 1,415 Bei den Kindern und Feten mit groken Fehlbildungen
2003 (42,5 %) leicht angestiegen.
Magdeburg (52) 13,0
Bernburg (10) | 12,3
Altmarkkreis Salzwedel (16) | 12,2
Bitterfeld (13) | 12,1
Halberstadt (11) | 12,1
Kéthen (9) | 12,0
Schénebeck (10) | 12,0
Ohrekreis (15) | 11,8
Stendal (16) | 11,7
Wittenberg (13) | 11,7
Halle (34) | 11,7
Bordekreis (8) | 11,6
Anhalt-Zerbst (7) | 11,4
Aschersleben/Stalfurt (9) | 11,4
Jerichower Land (9) | 11,4
Saalkreis (6) | 11,2
Mansfelder Land (7) | 11,2
Merseburg/Querfurt (11) | 11,1
Wernigerode (6) 10
Dessau (4) [———————=m10,8
Burgenlandkreis (6) 7:! 0,6
WeiRenfels (3) ——"—"10,6
Quedlinburg (3) [———=——=10,6
Sangerhausen (2) | ——] 0,5
0,0 0,5 1,0 1,5 2,0 2,5 3,0 3,5
O Haufigkeit in %
Abb. 4:  Multiple congenitale Anomalien bei Feten/Kindern in den Landkreisen und kreisfreien Stadten in

Sachsen-Anhalt (absolute und prozentuale Angabe mitgeteilter Fehlbildungen)
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1,0 1,8 1,8
2004 72,9 . 22,5
22 13
2003 70,1 . 26,4
1 12 35 0,4
2002 73,2 | 21,7
14 31 0,3
2001 75.7 - 19,5
1 1,3 33
2000 75,9 - 19,5
0% 0%  20%  30%  40% 50%  60%  70%  80%  90%  100%
O Lebendgeborene m Totgeborene m Spontanaborte [Jinduzierte Aborte m unbekannt

Abb. 5: Schwangerschaftsausgénge bei Geborenen mit MCA (Vergleich 2000 bis 2004)

Bei der Analyse des Ausgangs von Schwangerschaften gesamt werden 72,9 % der Kinder mit multiplen congeni-
mit Kindern und Feten, bei denen multiple congenitale talen Fehlbildungen lebend geboren, was einer Anzahl
Fehlbildungen diagnostiziert wurden, zeigte sich in den von 204 Kindern in Sachsen-Anhalt entspricht. Weiterhin
Jahren 2000-2003 eine Zunahme der Abortinduktionen. ist der Anteil der Spontanaborte ab der 16. SSW und der
Diese Zunahme kann im Jahr 2004 mit einem Anteil von Totgeborenen mit insgesamt 2,8 % gering.

22,5 % induzierter Aborte nicht beobachtet werden. Ins-
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11 Organsystembeteiligung bei Kindern und Feten mit
grof3en Fehlbildungen

Herz-Kreislauf-System (231) ] 38,2

Muskel-/Skelettsystem (128) 121,2

Niere/Harntrakt (96) 15,9

ZNS (79) 13,1

Verdauungstrakt (56) [ 9,3

Gesichtsspalten (34) ] 5,6

Atmungssystem (27) 14,5

Genitale (26) [ 4,3

Endocrinium (17) []2,8

Gal/Leb/Milz/Pankr (12) [ 2,0

Ohr(8) [71.3

Hernien (7) [0 1,2

Auge (7) [01.2

Haut-u.Anhang (4) []0,7

Blut-/Immunsystem (3) [] 0,5

Gesicht/Hals (2) [10,3

0 5 10 15 20 25 30 35 40 45

O Haufigkeit in %

Abb. 6: Organsystembeteiligung bei grof3en Fehlbildungen (absolute und prozentuale Angabe mitgeteilter
Fehlbildungen)

Im Jahr 2004 haben groRe Fehlbildungen des Herz- gen im Ohrbereich (-2,4 %) beobachtet. Die Ubrigen
Kreislauf-Systems (+3,0 %), des Atmungssystems (+3,5 %) Organsysteme wiesen Uberwiegend vergleichbare Hau-
sowie des Verdauungstrakt (+3,6 %) in ihrer Haufigkeit figkeiten gegenuliber den Vorjahren auf.

leicht zugenommen. Seltener wurden groRe Fehlbildun-
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Die haufigsten Einzeldiagnosen 2004 (nur groRe Fehlbildungen )

Kinder/Feten 2004
ICD10 Diagnose
Anzahl Pravalenz
/10.000
1. Q21.1 Vorhofseptumdefekt (incl. Foramen ovale, offen) 122 69,7
2. Q21.0 Ventrikelseptumdefekt 84 48,0
3. Q66.0 Pes equinovarus congenitus (KlumpfuR) 42 24,0
Sonstige obstruktive Defekte des Nierenbeckens und des Ureters
i ez (Dilatative Uropathie Il.-1V. Grades/Ureterocele) £ A
5. Q90. Down-Syndrom (Trisomie 21) 29 16,6
6. QO02. Microcephalie 28 16,0
Q65.3
6. Q65.4 Angeborene Subluxation des Huftgelenkes, einseitig/beidseitig/o. A. der Seitigkeit 28 16,0
Q65.5
8. Q37. Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte 27 15,4
Q54.1
Q54.2
9. Q54.3 Hypospadie (ohne glandulare/coronare) 18 10,3
Q54.8
Q54.9
10 Q60.0 Nierenagenesie (einseitig) 17 9,7
11. Q62.2 Angeborener Megaureter 16 9,1
12. Q79.3 Gastroschisis 15 8,6
12.  QO03. Angeborener Hydrocephalus 15 8,6
14. Q22.1 Angeborene Pulmonalklappenstenose (Pulmonalstenose, valvular/subvalvular) 12 6,9
14. Q62.0 Angeborene Hydronephrose 12 6,9
14, 882'5 Lumbale Spina bifida (mit und ohne Hydrocephalus) 12 6,9
14. Q71. Reduktionsdefekte der oberen Extremitat(en) 12 6,9
Hinsichtlich der am haufigsten aufgetretenen Einzeldiag- Die Ubrigen Fehlbildungen (Klumpfull, Hypospadie,
nosen dominieren auch im Jahr 2004 wieder der Vorhof- Harntraktanomalien) sind in ihrer ,Rangfolge® mit dem
und Ventrikelseptumdefekt. Wenn man diese beiden Vorjahr vergleichbar. Auf Grund der deutlichen Prava-
Diagnosen zusammenfasst, so kann gesagt werden, lenzsteigerung im Jahr 2004 sind zusatzlich die Gastro-
dass ca. jedes 100. Kind einen solchen Defekt aufweist. schisis und die Spina bifida im oberen Bereich der Liste

mit den haufigsten groRen Fehlbildungen einzuordnen.
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12 Indikatorfehlbildungen des International Clearinghouse
for Birth Defects Monitoring Systems (ICBDMS)

12.0 Definitionen

1. Neuralrohrdefekte: Die Neuralrohrdefekte bezeichnen
die gesamte Gruppe neuraler Verschlussstérungen und
setzen sich aus den Entitdten Anencephalie, Spina bifida
und Encephalocele zusammen.

2. Anencephalie: Die Anencephalie beschreibt das par-
tielle Fehlen des Schadeldaches, der bedeckenden Haut
und des Gehirns. Zur Anencephalie zahlen die Craniora-
chischisis, die Iniencephalie und andere Neuralrohrde-
fekte, wie Encephalocele oder die Spina bifida aperta,
sofern sie mit einer Anencephalie kombiniert sind.
Ausgeschlossen ist die Acephalie, d. h. das Fehlen des
Kopfes, wie sie beim Acardius amorphus beobachtet
wird.

3. Spina bifida: Die Spina bifida bezeichnet eine Gruppe
von Verschlussdefekten des Spinalkanals, die eine Her-
niation bzw. einen Austritt von Riickenmark und/oder
Hirnh&auten zur Folge haben und durch den unvollstandi-
gen Verschluss der Wirbelsdule entstehen. Dazu gehd-
ren die Meningocele, die Meningomyelocele, die Myelo-
cele, die Myelomeningocele und die Rhachischisis.

Die Spina bifida wird ausgeschlossen, wenn sie mit ei-
nem Anencephalus kombiniert ist. Excludiert sind die
Spina bifida occulta und das sacrococcygeale Teratom
ohne dysraphische Stérung.

4. Encephalocele: Als Encephalocele wird eine congeni-
tale Fehlbildung bezeichnet, die durch den Austritt von
Gehirn oder Hirnhauten, hervorgerufen durch einen De-
fekt im kndéchernen Schédel, charakterisiert ist. Falle von
Encephalocelen, bei denen eine Kombination mit einer
Spina bifida vorliegt, werden ausgeschlossen.

5. Microcephalie: Die Microcephalie ist durch einen zu
kleinen occipito-frontalen Schadelumfang (drei bzw. zwei
Standardabweichungen unter der Norm), bezogen auf
die alters- und geschlechtsabhangige Normalverteilung
gekennzeichnet. Ausgeschlossen wird die Microcephalie,
wenn sie mit einer Anencephalie oder Encephalocele
assoziiert ist.

6. Congenitale Hydrocephalie: Unter der congenitalen
Hydrocephalie wird eine Erweiterung der Hirnventrikel,
nicht assoziiert mit einer primaren Hirnatrophie eines
Macrocephalus verstanden. Dazu gehéren auch der
Hydrocephalus durch angeborene Toxoplasmose sowie
die VATER-Assoziation (VACTERL). Die Diagnose wird
zur Geburt oder bereits préanatal gestellt. Eine Assoziati-
on mit Encephalocele und Spina bifida ist ausgeschlos-
sen.

AuBlerdem bleiben die Macrocephalie ohne erweiterte
Hirnventrikel, der Schadel bei mazerierten Feten, die
Hydranencephalie und der postnatal entstandene Hydro-
cephalus ausgeschlossen.

7. Arhinencephalie/Holoprosencephalie: Die Arhin- bzw.
Holoprosencephalie bezeichnet angeborene Fehlbildun-
gen des Gehirns, bei denen eine unvollstdndige Lappung
der Hirnhemisphéaren in unterschiedlichem Ausmal} vor-
liegt. Die Geruchsnerven kénnen fehlen. Die Holopros-
encephalie schlielt die Cyclopie, Cebocephalie, Ethmo-
cephalie und die prémaxillare Agenesie ein.

8. Anophthalmie/Microphthalmie: Anophthalmie bzw.
Microphthalmie bezeichnen das Fehlen oder die offen-
sichtlich zu kleinen Augen. Einige Anhangsgebilde und
die Augenlider kdnnen normal ausgebildet sein. Bei der
Microphthalmie ist der Durchmesser der Cornea kleiner
als 10 mm und der anterior-posteriore Durchmesser des
Augapfels kleiner als 20 mm.

9. Anotie/Microtie: Die Anotie bzw. Microtie bezeichnet
congenitale Fehlbildungen, bei denen die Ohrmuschel
oder Teile der Ohrmuschel (mit oder ohne Atresie des
Gehorganges) fehlen. In der Regel wird eine Unterteilung
in Schweregrade (I-IV) vorgenommen. Die extreme Aus-
pragung (Grad V) stellt die Anotie (fehlendes Ohr) dar.
Ausgeschlossen werden kleine, normal geformte Ohren,
der verschlossene Gehodrgang bei normaler Ohrmuschel,
dysplastische und tief sitzende Ohren.

10. Fallot' Tetralogie: Die Fallot' Tetralogie ist eine Herz-
fehlbildung, die als Kombination von Ventrikelseptumde-
fekt, reitender Aorta, infundibuléarer Pulmonalstenose und
Hypertrophie des rechten Ventrikels definiert ist. Ausge-
schlossen ist die Fallot' Pentalogie.

11. Transposition der groRen GefalBe (TGA): Bei der
Transposition der groflen Gefélle handelt es sich um
einen Fehlbildungskomplex, bei dem die Aorta aus dem
rechten Ventrikel entspringt und die Arteria pulmonalis
aus dem linken Ventrikel. Daneben kénnen weitere Herz-
fehlbildungen bestehen. Das Double outlet right ventricle
(DORYV) zahlt mit zur TGA.

12. Linksherzhypoplasie-Syndrom: Das Linksherzhy-
poplasie-Syndrom bezeichnet eine komplexe Herzfehl-
bildung, bei der ein hypoplastischer linker Ventrikel mit
einer Aortenklappenatresie und/oder Mitralklappenatre-
sie kombiniert ist. Zusatzlich kbnnen weitere Herzfehlbil-
dungen bestehen.

13. Aortenisthmusstenose: Als Aortenisthmusstenose
wird eine Einengung (Obstruktion) der Aorta descen-
dens, meist am Abgang des Ductus arteriosus Botalli,
bezeichnet.

14. Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (LKGS):
Bei Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalten handelt
es sich um teilweise oder komplette Oberlippenspalten
mit oder ohne Spaltbildung des Alveolarkammes und des
harten Gaumens. Ausgeschlossen sind die mediane
Oberlippenspalte und die quere Gesichtsspalte.

15. Gaumenspalte: Gaumenspalten sind Verschlussde-
fekte des harten und/oder weichen Gaumens hinter dem
Foramen incisivum ohne das Vorhandensein einer Lip-
penspalte. Eingeschlossen sind die submucdse Gau-
menspalte, die Pierre-Robin-Sequenz und das Catel-
Manzke-Syndrom. Ausgeschlossen sind die Gaumen-
spalte mit Lippenspalte, die Gaumenfissur, die Uvula-
spalte, der funktionelle kurze Gaumen und der hohe,
schmale Gaumen.
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16. Choanalatresie: Unter Choanalatresie wird der ange-
borene Verschluss (membrands oder knéchern) der
posterioren Choane bzw. Choanae verstanden. Ausge-
schlossen ist die Choanalstenose.

17. Oesophagusatresie/-stenose/-fistel: Die Oesophagu-
satresie/-stenose/-fistel wird definiert als Fehlen oder
durchgéngige Verengung des Oesophagus mit oder
ohne Trachealfistel. Eingeschlossen sind die tracheo-
oesophageale Fistel mit oder ohne Oesophagusatresie
oder -stenose.

18. Diinndarmatresie/-stenose: Die Diinndarmatresie/
-stenose bezeichnet den kompletten oder partiellen Ver-
schluss des Lumens eines Dinndarmsegmentes. Dabei
kann es sich um einen einzelnen Abschnitt oder um
multiple Teile von Jejunum oder lleum handeln. Ausge-
schlossen ist die Duodenalatresie.

19. Anorectale Atresie/Stenose: Die anorectale Atresie
bzw. Stenose wird als fehlende Durchgéngigkeit des
anorectalen Kanals oder der Grenze zwischen Rectum
und Anus bzw. als Einengung des Analkanals mit oder
ohne Fistelbildung zu benachbarten Organen definiert.
Ausgeschlossen werden die geringgradige Stenose, die
keiner Korrektur bedarf und der ectope Anus.

20. Hoden, nicht descendiert: Nicht descendierte Hoden
bezeichnen das Fehlen von einem oder beiden Hoden im
Scrotum zur Geburt eines Knaben nach normaler Trag-
zeit.

21. Hypospadie: Die Hypospadie stellt eine Offnung der
Urethra an der ventralen Seite des Penis distal vom
Sulcus dar. Eingeschlossen werden hier die glandulare,
penile, scrotale und perineale Hypospadie. Ausgeschlos-
sen wird das unklare Geschlecht (Intersex oder Pseudo-
hermaphrodismus).

22. Epispadie: Die Epispadie bezeichnet die Offnung der
Harnréhre an der dorsalen Seite des Penis. Ausge-
schlossen wird das Auftreten einer Epispadie bei Bla-
senekstrophie.

23. Indifferentes Geschlecht: Ein unklares Geschlecht
liegt dann vor, wenn das (dulRere) Geschlecht zur Geburt
des Kindes keine phanotypische Geschlechtszuordnung
zuldsst. Dabei kann es sich um echten mannlichen oder
weiblichen Hermaphrodismus oder Pseudohermaphro-
dismus handeln.

24. Potter-Sequenz: Die Potter-Sequenz ist charakteri-
siert durch das beidseitige, vollstandige Fehlen der Nie-
ren oder die schwere Dysplasie beider Nieren.

25. Nierenagenesie, einseitig: Die einseitige Nierenage-
nesie ist durch das vollstdndige Fehlen einer Niere ge-
kennzeichnet. Ausgeschlossen ist die einseitige Nieren-
dysplasie.

26. Zystennieren: Bei den Zystennieren handelt es sich
um angeborene Fehlbildungen, die durch multiple Zysten
der Nieren, einschlieBlich infantiler polyzystischer Nie-
ren, multizystischer Nieren, anderer Formen von Zysten-
nieren und unspezifischen Zystennieren gekennzeichnet
sind. Ausgeschlossen sind isolierte Nierenzysten.

27. Ekstrophie der Harnblase: Die Blasenekstrophie stellt
eine komplexe Fehlbildung dar, bei der ein Verschluss-
defekt der inferioren Bauchdecke und der Blase vorliegt.
Die Harnblase ist zur ventralen Bauchdecke hin gedffnet
(zwischen Nabel und Symphyse). Haufig ist die Fehlbil-
dung mit einer Epispadie oder Fehlbildungen des Os
pubis assoziiert.

28. Polydactylie, praaxial: Bei der praaxialen Polydactylie
sind zuséatzliche Finger an der radialen Seite der oberen
Extremitat(en) bzw. Zehen an der fibialen Seite der unte-
ren Extremitat(en) angelegt. Es kénnen auch obere und
untere Extremitat(en) betroffen sein.

29. Reduktionsfehlbildungen der oberen und der unteren
Extremitét(en): Reduktionsfehlbildungen der Extremita-
ten sind durch das vollstdndige oder teilweise Fehlen
oder der schweren Hypoplasie von Skelettstrukturen der
Extremitaten, einschlieBlich der Femurhypoplasie, ge-
kennzeichnet. Dazu gehért auch das Roberts-Syndrom.
Ausgeschlossen sind die milde Hypoplasie mit normaler
Formgebung von Skelettteilen, die Brachydactylie, Fin-
ger- oder Zehenreduktionsdefekte, die mit Syndactylien
kombiniert sind, die generelle Skelettdysplasie und die
Sirenomelie.

30. Zwerchfellhernie: Eine Zwerchfellhernie stellt eine
Herniation des Zwerchfells mit Eintritt von Bauchinhalt in
den Thoraxraum dar. Eingeschlossen ist das totale Feh-
len des Zwerchfells. Ausgeschlossen sind die Hiatusher-
nie, die Eventration und die Lahmung des Nervus phre-
nicus.

31. Omphalocele: Die Omphalocele entsteht durch die
Hernienbildung, bei der Bauchanteile durch den Nabel
austreten, die von einer intakten oder unterbrochenen
Membran umgeben sind.

Ausgeschlossen ist die Gastroschisis (Paraumbilicalher-
nie) und die Bauchmuskelaplasie oder -hypoplasie, die
hautumschlossene Umbilicalhernie (skin-covered umbili-
cal hernia).

32. Gastroschisis: Die Gastroschisis stellt eine viscerale
Hernienbildung dar, die durch einen Bauchdeckendefekt
hervorgerufen wird. Die Hernie entsteht lateral an der
intakten Nabelschnur und ist nicht von einer Membran
umschlossen. Ausgeschlossen sind die Aplasie oder
Hypoplasie der Bauchmuskeln, die hautumschlossene
Nabelhernie und die Omphalocele.

33. Prune-belly-Sequenz: Die Prune-belly-Sequenz stellt
einen Fehlbildungskomplex dar, bei der die Bauchmus-
keln unzureichend ausgebildet sind und eine Kombinati-
on mit einer Harntraktverengung oder auch -aufdehnung
besteht. Die Ursache kann eine Verengung der Urethra
oder eine Urethralatresie sein. Die Bauchmuskelhy-
poplasie muss beim betroffenen Feten nicht deutlich
sein. Bei dem Fehlbildungskomplex kénnen nicht des-
cendierte Hoden, Klumpfiie und eine Omphalocele
vorhanden sein.

34. Down-Syndrom (Trisomie 21): Beim Down-Syndrom
handelt es sich um eine bekannte Assoziation kleiner
und groRer Fehlbildungen bzw. Anomalien, dessen Ur-
sache ein Uberschuss an chromosomalem Material des
Chromosoms 21 ist. Die Entitat schliet das chromoso-
male Mosaik und die unbalancierte Translokation des
Chromosoms 21 ein.
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35. Patau-Syndrom (Trisomie 13): Das Fehlbildungssyn- 36. Edwards-Syndrom (Trisomie 18): Das Edwards-

drom wird durch ein zusétzliches Chromosom 13 bzw. Syndrom st ein Fehlbildungssyndrom, dessen Ursache

durch eine unbalancierte Translokation oder ein Mosaik ein zusatzliches Chromosom 18 ist. Die unbalancierte

des Chromosoms 13 hervorgerufen. Translokation und das Mosaik sind dabei eingeschlos-
sen.

Anmerkung:

Die Pravalenzberechnungen beziehen sich nur auf Geborene, deren Mutter ihren Wohnort in Sachsen-Anhalt.
Bei der Analyse der Indikatorfehlbildungen besteht ein Diagnosebezug. Es ist mdglich, dass ein Kind mehr als eine
Indikatorfehlbildung gleichzeitig haben kann, was sich auf die absoluten Zahlen auswirkt.
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12.1 Neuralrohrdefekte (Q00./Q01./Q05.)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz

Stadte Dessau, Halle

und Magdeburg:

1 x Dessau 7 16,3 )
2 x Halle

4 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Anhalt-Zerbst

2 x Bernburg

1 x Bitterfeld

2 x Burgenlandkreis

1 x Halberstadt

1 x Kéthen

3 x Merseburg/ 19
Querfurt

1 x Quedlinburg

1 x Saalkreis

1 x Sangerhausen

2 x Schénebeck

1 x Stendal

1 x Wernigerode

1 x Wittenberg

14,4 »

Sachsen-Anhalt 26 14,9 ()

Neuralrohrdefekte (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
Grofstadte 11,5 7,5-15,6
Landkreise 10,0 8,1-12,0
Region 10,3 8,6-12,1
2,59 ECEMC (Spain)*
EUROCAT 8,57 (Spain)

25,25 Mainz (Germany)**
*[** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene
Im Jahr 2004 wiesen 26 Geborene einen Neuralrohrde-
fekt auf. Im Vergleich zu den Vorjahren ist ein erneuter
Pravalenzanstieg deutlich, insbesondere bedingt durch

die Zunahme der Spina bifida. Ein ausgepragter Stadt-
Land-Unterschied lasst sich nicht nachweisen.

Die ermittelte Jahrespravalenz liegt im européischen
Vergleich im mittleren Bereich.

zuséatzliche Angaben:

10 x Lebendgeborene

Schwangerschaftsausgang 14 x induzierte Aborte
2 x unbekannt
10 x mannlich
Geschlecht 12 x weiblich

4 x unbekannt

9 x isoliert
17 x MCA

Anzahl isolierter
Fehlbildungen/MCA

Seit nunmehr zehn Jahren existiert die Empfehlung deut-
scher medizinischer Fachgesellschaften bezlglich einer
perikonzeptionellen Folsdureprophylaxe. Die Beobach-
tung der Vorjahre, insbesondere jedoch auch der weitere
Anstieg der Pravalenzraten 2004, unterstreicht die Tat-
sache, dass mit dieser Strategie der Primarpravention
nur ein geringer Teil der Bevdlkerung erreicht wird. Aus
eigenen Studien in Sachsen-Anhalt wissen wir, dass nur
ca. 5-7 % der Schwangeren eine effiziente Folsaure-
supplementation im empfohlenen Zeitraum betreiben.
Daten aus anderen Landern, wie z. B. den USA, Kanada
und Chile zeigen, dass durch eine obligate Anreicherung
von z. B. Mehl mit Folsaure die Fehlbildungsraten, ins-
besondere die Neuralrohrdefekte, zurtickgehen. Auch
andere Fehlbildungen, wie z. B. Herzfehler treten selte-
ner auf. Es bleibt abzuwarten, wie sich die Situation in
Deutschland in den nachsten Jahren entwickelt, ob auch
hier Bestrebungen einer Folsdureanreicherung von
Grundnahrungsmitteln erfolgreich umzusetzen sind.
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Abb. 7: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Neuralrohrdefekten in der Erfassungsregion seit 1994

e

4
4
4

Pravalenz/10.000 Geborene

96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | 02 | "03 | 04
145(11,4|10,7 | 87 | 90 | 104 | 84 [ 135|149
4531120 |26|21|06|17|18 58
—o—BP 10,3 (10,3|10,3 (10,3 (10,3 {10,3|10,3(10,3|10,3|10,3 |10,3

Abb. 8:  Entwicklung der Gesamtpravalenz der Neuralrohrde-
fekte und der Prévalenzen bei Lebendgeborenen in
der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
einem Neuralrohrdefekt pro 673 Geborene beob-
achtet.
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12.2 Anencephalie (Q00.)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg:
1x Halle < il 0
1 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Burgenlandkreis 3 23 = Basis-
1 x Halberstadt ’ bereich
1 x Sangerhausen
= Basis-
Sachsen-Anhalt 5 29 bereich

Anencephalie (1994 bis 2003)

Basisprévalenz

Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 1,9 0,2-35
Landkreise 34 2,2-45
Region 3,1 2,1-4,0
e - 0,32 ICMAC (ltaly)*

7,45 CARIS Wales (UK)™

*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Pravalenz/10.000 Geborene

Alle Félle mit Anencephalie wurden pranatal-
sonographisch zwischen der 11. und 18. SSW erfasst
und die Schwangerschaften nachfolgend auf Grund
dieser Diagnose aus medizinischen Griinden vorzeitig
beendet. In einem Fall war der Schwangerschaftsaus-
gang bei der Meldung nicht explizit ausgewiesen.

Uber bestehende Risikofaktoren bei den Schwangeren
wurde nicht berichtet, ebenso wurden keine Angaben zu
einer evtl. perikonzeptionellen Folsdure- bzw. sonstiger
Medikamenteneinnahme gemacht. Des Weiteren fehlen
Daten zu Fehlbildungen oder Krankheiten innerhalb der
Familie.

Bei drei Feten war die Anencephalie als isolierte Fehlbil-
dung auftretend, bei zwei Feten in Verbindung mit weite-
ren assoziierten Fehlbildungen.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder Ubergeordnete Syndrome:

» Lippenspalte (einseitig), Fehlen von Lungenlappen
(einseitig)

» Craniorhachischisis, Nierenagenesie (einseitig),
Hypoplasie der Aorta, Keilwirbel, Ureterabgangs-

Die Zahl der Falle mit Anencephalie war im Jahr 2004 mit
funf Fallen insgesamt ricklaufig (2003: neun Falle). Die
Pravalenz liegt im Bereich der Basispravalenz der Jahre
1994-2003. Ein Anstieg ist in den Grol3stadten zu
verzeichnen, in denen in den Jahren 2003 und 2002
keine Falle auftraten. Im Gegenzug hierzu traten 2004 in
den Landkreisen weniger Félle als in den Vorjahren auf.

Die ermittelte Jahrespravalenz von 2,9 pro 10.000 Gebo-
rene liegt im europdischen Vergleich im mittleren Be-
reich.

zusétzliche Angaben:

4 x induzierte Aborte

Schwangerschaftsausgang 1 x unbekannt

1 x mannlich
Geschlecht 2 x weiblich

2 x unbekannt
Anzahl isolierter 3 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 2 xMCA
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Abb.9: Entwicklung der

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine Anen-

cephalie pro 3.500 Geborene beobachtet.

Préavalenz/10.000 Geborene bei
Anencephalie in der Erfassungsregion seit 1994
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12.3 Spina bifida (Q05.)

Trend im
Prévalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg:
1 x Dessau b 11,6 )
1 x Halle
3 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Anhalt-Zerbst
2 x Bernburg
1 x Bitterfeld
1 x Burgenlandkreis
1 x Kéthen
3 x Merseburg/ = e 0
Querfurt
1 x Quedlinburg
1 x Schénebeck
1 x Stendal
1 x Wernigerode
Sachsen-Anhalt 18 10,3 N
Spina bifida (1994 bis 2003)
Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)
/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 6,3 3,3-9.3
Landkreise 53 3,8-6,7
Region 55 42-6,8
1,92 ECEMC (Spain)*
EUROCAT 4,5

18,77 Mainz (Germany)**

*[** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Prévalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2004 wurde eine Pravalenz von 10,3 pro 10.000
Geborene ermittelt. Somit konnte ein erneuter Anstieg
gegenuber dem Vorjahr beobachtet werden (2003: 5,9
pro 10.000 Geborene). Es kam zu einer Verdopplung der
Fallzahl bei fast gleichbleibender Geburtenzahl.

Im Vergleich zum Zeitraum 1994-2003 ist die in 2004
ermittelte Prdvalenz am héchsten. Ein deutlicher Unter-
schied zwischen den Grof3stddten und Landkreisen be-
steht nicht.

Auch im européischen Vergleich liegt die Pravalenz in
Sachsen-Anhalt im oberen Bereich.

zuséatzliche Angaben:

Schwangerschafts- 8 x Lebendgeborene
ausgang 10 x induzierte Aborte
8 x mannlich
Geschlecht 9 x weiblich
1 x unbekannt
Anzahl isolierter 5 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 13 x MCA

Bei der Spina bifida wurden 16 Félle durch einen prana-
talen Ultraschall in der 11. bis 28. SSW ermittelt. Im Jahr
2004 wurden acht Kinder lebend geboren und in zehn
Fallen wurde ein Abort induziert. Die Spina bifida trat in
flnf Fallen isoliert auf, in 13 Fallen konnten Kombinatio-
nen mit anderen, teilweise schwerwiegenden Fehlbildun-
gen beobachtet werden.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:

» Edwards-Syndrom (Trisomie 18) mit Hydrocephalus
und VSD

» Fehlbildungssyndrom mit: Atresie des Rectum und
des Anus, Uterus- und Vagina duplex, Megaureter,
VSD, ASD, Fehlbildungen der Finger und Zehen

» Fehlbildungssyndrom mit: Arnold-Chiari-Syndrom,
Hufeisenniere, craniofaciale Dysmorphie

» Fehlbildungssyndrom mit:  Holoprosencephalie-
Syndrom, Cyclopie, akzessorische Zehen und Fin-
ger

» Fehlbildungssyndrom mit: Arnold-Chiari-Syndrom,
Corpus-callosum-Fehlbildung, Megaureter

» Fehlbildungssyndrom mit:  Holoprosencephalie-
Syndrom,  SCHISIS-Assoziation, = Omphalocele,
komplexe Fehlbildung des Zwerchfells, des Her-
zens, des Darms und der Nieren, craniofaciale Dys-
morphie

» 4 x Arnold-Chiari-Syndrom, davon 1 x mit Klumpful®

» 3 x Hydrocephalus, davon 1 x mit Klumpful® und
craniofacialen Dysmorphien
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Abb. 10: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Spina bifida in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine Spina
bifida pro 972 Geborene beobachtet.
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12.4 Encephalocele (Q01.)

Trend im Zwei Kinder mit frontaler Encephalocele kamen lebend
Privalenz Vergleich zur Welt, eine Schwangerschaft wurde mittels Abruptio in
Anzahl /10.000 zur der 13. SSW vorzeitig beendet. Bei einem Fall mit
Geborene Basis- Encephalocele ist der Schwangerschaftsausgang nicht
prévalenz mitgeteilt worden.
S . . ¢ Die Prénataldiagnostik zeigte bei zwei Feten bereits in
) der 10. bzw. 11. SSW einen pathologischen Befund. Bei
Landkreise: den Ubrigen zwei Feten ist das Ergebnis einer Pranatal-
1x Stendal iagnostik nicht mi ilt worden.
1x Wittenberg 4 3,0 N diagnost cht mitgeteilt worde
1x Saalkreis ) ) )
1x Schénebeck Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
s - = - :r:?; oder Uibergeordnete Syndrome:
» Exencephalie mit Meningocele (induzierter Abort)
» VSD; ASD
Encephalocele (1994 bis 2003)
Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)
/10.000 Geborene /10.000 Geborene 50
GroRstadte 34 1,2-55 240
Landkreise 1,4 0,7-2,1 § 30+ —
Region 1,8 1,1-25 § 20 +
0,17 Zagreb (Croatia)* E 10 +
EUROCAT 1,22 S
2,99 Auvergne (France)** i 00 n ”
*/** Zentren mit niedrigster bzw. hdchster Pravalenz/10.000 Geborene 94| 95 | "96 | "97 | "98 | 99 | 00 | "01 | "02 | 03 | 04
. ) P 00|00 | 11 |41]29|43|00/22|11]23]23
Im Jahr. 200_4 wu_r_den vier eroreng mit En_cephalocele B 18 18 18| 18 18| 18 18 | 18 18| 18| 18
mitgeteilt. Die Pravalenz zeigt sich im Bereich der Vor-
jahre. Anders als im Jahr 2003 traten in den Grof3stadten

keine Falle auf, sondern nur in den Landkreisen.
Abb. 11:  Entwicklung der Préavalenz/10.000 Geborene bei
Die ermittelte Jahresprévalenz von 2,3 pro 10.000 Gebo- Encephalocele in der Erfassungsregion seit 1994
rene liegt im europaischen Vergleich im oberen Bereich.
Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine En-

zusatzliche Angaben: cephalocele pro 4.375 Geborene beobachtet.

2 x Lebendgeborene

Sl(j:gv;anngerschaﬂs- 1 x induzierter Abort
gang 1 x unbekannt

1 x mannlich
Geschlecht 1 x weiblich

2 x unbekannt
Anzahl isolierter 2 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 2 xMCA
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12.5 Microcephalie (Q02.)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stédte Dessau, Halle
und Magdeburg:
1 x Halle Lz 28,0 *
11 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Aschersleben/
StaRfurt
2 x Bordelandkreis
1 x Jerichower Land i 121 0
4 x Kéthen
3 x Ohrekreis
1 x Schénebeck
2 x Stendal
1 x Wittenberg
Sachsen-Anhalt 28 16,0 N

Microcephalie (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstédte 8,6 5,1-12,1
Landkreise 9,4 75-11,3
Region 9,2 76-10,9

0,14 Sweden*
EUROCAT 1,81 8,11 Saxony-Anhalt
(Germany)**

*[** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Préavalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2004 wurde bei insgesamt 28 Geborenen ein
Microcephalus mitgeteilt bzw. im Fehlbildungsmonitoring
an Hand des bei der Geburt vorliegenden Kopfumfanges
in Bezug zum aktuellen Gestationsalter ein
Microcephalus bewertet.

Die Pravalenz liegt oberhalb der Basispravalenz der
Jahre 1994-2003. Dies ist sicherlich auf das in den
letzten Jahren verbesserte Meldeverhalten
zurlickzufithren und nicht sicher als ,echte® Zunahme
von Fallen mit Microcephalus zu sehen. Der
internationale Vergleich ist somit auch unter diesen
Gesichtspunkten zu flihren. Hier sollte in den nachsten
Jahren ein besonderes Augenmerk auf die Diagnose
eines Microcephalus durch die meldenden Einrichtungen
gelegt werden, um verlasslichere Daten zu erhalten.

Die ermittelte Jahrespravalenz von 16,0 pro 10.000

Geborene liegt im europadischen Vergleich weit iber den
Werten der anderen EUROCAT-Zentren.

zusatzliche Angaben:

Schwangerschaftsausgang 28 x Lebendgeborene
12 x méannlich

Sl 16 x weiblich

Anzahl isolierter 12 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 16 x MCA

Bei allen Kindern mit Microcephalus handelte es sich um
Lebendgeborene. Das Geschlechtsverhéltnis betrug
1:0,75 zugunsten der Knaben. Zwélf mal wurde der Mic-
rocephalus isoliert beobachtet, bei 16 Kindern assoziiert
mit weiteren Fehlbildungen.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:

»  Cri-du-chat-Syndrom (Deletion kurzer Arm Chromo-
som 5): ASD Il, bikuspide Aortenklappe, PDA bei
Reifgeborenem, Nierenhypoplasie bds., craniofacia-
le Dysmorphie mit eingesunkener Nasenwurzel und
Hypertelorismus, Vierfingerfurche

» Bland-White-Garland-Syndrom  mit:  Cardiomyo-
pathie, Hydronephrose bds., Megaureter bds., V.a.
Ureterocele, Schadelasymmetrie, Micrognathie,
hoher Gaumen, Orbitadachhypoplasie (einseitig),
Halbwirbel

» Fehlbildungssyndrom mit: Schadel- und Gesichts-
dysmorphie, Micro- und Retrognathie, hoher Gau-
men, Vierfingerfurche, Gelenkkontrakturen, akzes-
sorische Mamille, Gesichtshdmangiom

» Fehlbildungssyndrom mit: Jejunalatresie, Darm-
duplikatur, Ovarialzyste

»  Alkoholembryopathie mit VSD
» 2xVSD

» VSD, klassische Phenylketonurie, angeborene
Hypothyreose

» PDA bei Reifgeborenem
» Solitdre Nierenzyste
» Akzessorische Niere
» Glandulare Hypospadie

» Syndactylie Il./1ll. Zeh, Verklrzung Il. Zehe mit feh-
lendem Nagel, Huftreifungsverzégerung

» Macroglossie, schmale Lippen und verkirztes
Philthrum, Klinodactylie des V. Fingers

» Oberlippenspalte (einseitig), Deviation des Nasen-
septums, Hiftreifungsverzégerung

» Fehlen der Endglieder der Hand (einseitig)
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Abb. 12: Entwicklung der Préavalenz/10.000 Geborene bei
Microcephalie in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine Micro-
cephalie pro 625 Geborene beobachtet.
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12.6 Congenitale Hydrocephalie (Q03.)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg:
3 x Halle 6 14,0 N
3 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Bitterfeld
1 x Merseburg/ 4 3,0 Vv
Querfurt
2 x Stendal
Sachsen-Anhalt: 10 5,7 2

Congenitale Hydrocephalie (1994 bis 2003)

Basispréavalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 8,2 4,8-11,6
Landkreise 8,0 6,3-9,8
Region 8,1 6,5-9,6
0,65 Gal Ireland)*
EUROCAT 5,01 alway (Ireland)

18,45 Mainz (Germany)**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Prévalenz/10.000 Geborene

Aus Sachsen-Anhalt wurden zehn Falle mit congenitalem
Hydrocephalus mitgeteilt. Somit liegt die Pravalenz mit
5,7 pro 10.000 Geborene unterhalb der Konfidenzgrenze
der Basispravalenzen der Vorjahre. Es konnte ein
Unterschied zwischen den Grof3stadten und Landkreisen
ermittelt werden, wobei hier die geringere Geburtenzahl
in den Gro3stédten zu beachten ist.

Im europdischen Vergleich liegt Sachsen-Anhalt im mitt-
leren Bereich, wobei groe Schwankungen zwischen
den einzelnen Zentren deutlich werden.

zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts- 4 x Lebendgeborene

ausgang 6 x induzierte Aborte
4 x mannlich

Geschlecht 6 x weiblich

Anzahl isolierter 5 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 5x MCA

In mehr als der Hélfte der Félle handelt es sich um indu-
zierte Aborte, nur vier Kinder wurden lebend geboren.
Jeweils in flinf Fallen trat der congenitale Hydrocephalus
isoliert auf und in finf Fallen im Zusammenhang mit
multiplen Fehlbildungen.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder Ubergeordnete Syndrome:

» Fehlbildungssyndrom mit: thanotophorer Osteo-
chondrodysplasie mit Kleeblattschadel, Corpus cal-
losum Agenesie

» Chromosomendeletion (46,XX 12qg21.2-g22), Cor-
pus callosum Hypoplasie

» 2 x Dandy-Walker-Syndrom, davon 1 x mit Micrope-
nis, Lungenlappenagenesie

» Potter-Sequenz (mit Klumpful®, craniofacialer Dys-
morphie)
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Abb. 13: Entwicklung der Préavalenz/10.000 Geborene bei
congenitalem Hydrocephalus in der Erfassungsregion
seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine
congenitale Hydrocephalie pro 1.750 Geborene
beobachtet.
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12.7 Arhinencephalie/Holoprosencephalie (Q04.1/Q04.2)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
Pravalenz
Stadte Dessau, Halle _ .
und Magdeburg: 1 2,3 TaeBrZiscl:?n-
1 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Bernburg
1 x Bitterfeld 4 3,0 ()
1 x Merseburg/
Querfurt
Sachsen-Anhalt 5 2,9 ()

Arhinencephalie/Holoprosencephalie (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 1,5 0,0-3,0
Landkreise 1,0 0,4-1,6
Region 1,1 05-1,7
0,29 Wielkopolska (Poland)*
EUROCAT 1,32 ielkopolska (Poland)

3,88 Mainz (Germany)**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2004 wurden fiinf Geborene aus Sachsen-Anhalt
mit Arhinencephalie bzw. Holoprosencephalie beob-
achtet. Bei einem Feten war eine Cyclopie vorliegend,
welche definitionsgemalR zur Gruppe der Arhin-
encephalie/Holoprosencephalie gezahlt wird. Die Prava-
lenz betragt 2,9 pro 10.000 Geborene und ist geringfiigig
héher als die des Vorjahres. Ebenfalls besteht kein
Unterschied im GroRstadt- und Landkreis-Vergleich.

Im europaischen Vergleich ist die Jahrespravalenz von

2,9 pro 10.000 Geborene in den oberen Bereich einzu-
ordnen.

zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts- . .

ausgang 5 x induzierte Aborte
4 x mannlich

e 1 x weiblich

Anzahl isolierter 2 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 3 x MCA

In allen finf Fallen handelt es sich um induzierte Aborte
nach positiver prénatal-sonographischer Diagnostik.

Die Holoprosencephalie ist Teilsymptom zahlreicher
Syndrome, auch in unserer Auswertung konnten zwei
schwerwiegende Fehlbildungskombinationen beobachtet
werden. Die weiteren zwei Falle sind Fehlbildungen, die
sich aus der ursachlichen Entwicklungsstorung des em-
bryonalen Endhirnes ergeben.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:

» Fehlbildungssyndrom mit: Aortenisthmusstenose,
Anotie und Gaumenspalte (bei Einnahme von Lari-
am = Malariamittel in der Friihschwangerschaft)

» Fehlbildungssyndrom mit: SCHISIS-Assoziation,
Meningomyelocele, Omphalocele, komplexe Fehl-
bildungen des Zwerchfells und des Darmes,
Rechtsaortenbogen, Thoraxdeformitdten, Gaumen-
spalte

» Fehlbildungssyndrom mit: Acardius acephalus
(TRAP-Syndrom), Situs inversus, Fehlbildungen des
Darmes, der Leber, des Oesophagus, des Pankreas,
der Lunge, Athyreose
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Abb. 14: Entwicklung der Préavalenz/10.000 Geborene bei
Arhinencephalie/Holoprosencephalie in der Erfas-
sungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Fall mit
Arhinencephalie/Holoprosencephalie pro 4.375
Geborene beobachtet.
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12.8 Anophthalmie/Microphthalmie (Q11.0/Q11.1/Q11.2)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle 0 0 = Basis-
und Magdeburg: bereich
Landkreise: 0 0 \
Sachsen-Anhalt: 0 0 2

Anophthalmie/Microphthalmie (1994 bis 2003)

Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 0,7 -0,3-1,8
Landkreise 0,9 0,3-15
Region 0,9 04-14
29 N *
EUROCAT 1,13 B2 | DRI

3,13 Odense (Denmark)**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2004 wurde kein Fall von Anophthalmie/
Microphthalmie ermittelt. Bereits seit einigen Jahren ist
diese Fehlbildung sehr selten bzw. wie in diesem Jahr
Uberhaupt nicht registriert worden. Diese Tendenz des
seltenen Auftretens lasst sich auch im européischen
Vergleich nachvollziehen, hier wird eine grof3e
Schwankung der Pravalenz in den einzelnen Zentren
deutlich.

5,0

Pravalenz/10.000 Geborene
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Abb. 15:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Anophthalmie/Microphthalmie in der Erfassungsregion
seit 1994

Im Jahr 2004 wurde kein Kind mit Anophthal-
mie/Microphthalmie beobachtet.
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12.9 Microtie/Anotie (Q16.0/Q17.2)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg: L ! v
Landkreise:
1 x Bitterfeld 5 15 = Basis-
1 x Merseburg/ ’ bereich
Querfurt
. = Basis-
Sachsen-Anhalt: 2 1,1 bereich
Microtie/Anotie (1994 bis 2003)
Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)
/10.000 Geborene /10.000 Geborene
Grofstadte 1,9 0,2-35
Landkreise 1,2 05-1,9
Region 1,3 0,7-2,0
1 North Th K)*
EUROCAT 1,09 G| N TIETTES (S

4,52 Finland**

*[** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene

Die seltene Fehlbildung der Microtie/Anotie konnte in
zwei Fallen ermittelt werden. So liegt die Pravalenz in
diesem Jahr bei 1,1 pro 10.000 Geborene und in der
GroRenordnung der vergangenen Jahre. Wie bereits in
den Vorjahren, kénnte méglicherweise eine unvollstandi-
ge Meldung der Fehlbildung eine Rolle spielen. Dies wird
auch darin deutlich, dass die Diagnose der Anotie nur im
Zusammenhang mit Sektionsbefunden nach Spontan-
bzw. induzierten Aborten vorkommt.

Im européischen Vergleich ist die Pravalenz der Micro-
tie/Anotie in Sachsen-Anhalt im unteren Bereich einzu-
ordnen.

zusatzliche Angaben:

Schwangerschafts- 1 x Spontanabort
ausgang 1 x induzierter Abort
Geschlecht 2 x mannlich

Maf3nahmen der
Pranataldiagnostik

1 x pranatal pathologischer Ultraschall-
befund in 22. SSW

In beiden Fallen handelt es sich um Spontan- bzw. indu-
zierte Aborte. Weiterhin wurde die Fehlbildung nur im
Rahmen von Fehlbildungskomplexen ermittelt und zwar
nur bei mannlichen Feten.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:

» Fehlbildungssyndrom mit:  Holoprosencephalie,
Aortenisthmusstenose, Gaumenspalte (bei Einnah-
me von Lariam = Malariamittel in der Friihschwan-
gerschaft) (induzierter Abort 22. SSW)

» Microtie mit: Segmentationsdefekt der Lunge (Spon-
tanabort 18. SSW)
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Abb. 16: Entwicklung der Prévalenz/10.000 Geborene bei
Microtie/Anotie in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind
mit Microtie/Anotie pro 8.750 Geborene beob-
achtet.
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12.10 Fallot' Tetralogie (Q21.3)

Trend im Bei allen vier Kindern handelte es sich um Lebendgebo-
Privalenz Vergleich rene, zwei Jungen und zwei Madchen, und zwar um drei
Anzahl /10.000 zur Reifgeborene und ein Frihgeborenes der 33. SSW. Ob
Geborene Basis- die Diagnose eines Morbus Fallot pranatal gestellt wur-
prévalenz de, ist uns nicht bekannt. Bei zwei Kindern waren aufler
= dem Morbus Fallot weitere gro3e bzw. kleine Fehlbildun-
Stadte Dessau, Halle 0 0.0 ¢
und Magdeburg: . gen beobachtet worden.
ek , Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
1 x Mansfelder Land 4 3,0 = Basis- oder (ibergeordnete Syndrome:
1 x Ohrekreis (el
1 x Saalkreis » Oesophagusatresie mit Fistel (Typ Illb n. VOGT)
" = Basis- :
Sachsen-Anhalt: 4 2,3 bereich » Penoscrotale Hypospadie
Fallot' Tetralogie (1994 bis 2003) 70
60 -+ —
Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%) 2
/10.000 Geborene /10.000 Geborene § 50
8 40+
GroRstadte 3,4 1,5-6,4 S __ —
S 0T o o ° ° o—o
Landkreise 25 1,5-35 o0l _ - s
Region 2,7 1,8-3,6 £ 10 [l I:l ” [] H ”
EUROCAT 2,89 1,57 Merseyside & Cheshire (UK) 94 | 95 | 95 | 97 | ‘98 | 99 | 00 | 01 | 02 | 03 | ‘04
6,49 NORCAS (UK)** P |13 |13 |34 |21 29|61 | 11|27 |34 |23 |23
*[** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Pravalenz/10.000 Geborene BP | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27

Im Vergleich zum Vorjahr ist die Zahl der Kinder mit
Fallot'scher Tetralogie unverandert, wobei nur Falle aus Abb. 17:
Landkreisen gemeldet wurden. Dies entspricht dem
Trend der Vorjahre, wo auch in den Grof3stadten weniger

Falle als in den Landkreisen beobachtet wurden. Die Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine Fallot

Pravalenz der Fallot'schen Tetralogie ist im Bereich der ;
Basispravalenz der Jahre 1994-2003 gelegen. Tetralogie pro 4.375 Geborene beobachtet.

Entwicklung der Préavalenz/10.000 Geborene bei
Fallot' Tetralogie in der Erfassungsregion seit 1994

Die ermittelte Jahresprévalenz von 2,3 pro 10.000 Gebo-
rene liegt im europaischen Vergleich im mittleren Be-
reich.

zusatzliche Angaben:

Schwangerschafts-

ausgang 4 x Lebendgeborene
2 x mannlich

el 2 x weiblich

Anzahl isolierter 2 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 2 x MCA
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12.11

Trend im
Prévalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg: g © v
Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Aschersleben/ = Basis-
StaRfurt 7 5,3 e
1 x Bernburg
2 x Bordekreis
1 x Mansfelder Land
1 x Wernigerode
Sachsen-Anhalt 7 4,0 £ 2

Transposition der groRen Gefale (1994 bis 2003)

Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
Grofstadte 6,7 3,6-9,8
Landkreise 5,2 3,8-6,6
Region 55 42-6,8
4 tral East F *
EUROCAT 257 0,49 Central East France

4,99 Cork and Kerry (Ireland)**

*[** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Pravalenz/10.000 Geborene

Die Zahl der Kinder mit TGA ist im Vergleich zum Vorjahr
wieder ricklaufig (2003: 14 Falle). Dies betrifft vor allem
die Grof3stadte, aus denen fiir das Jahr 2004 keine Falle
gemeldet wurden. Die Zahl der Kinder mit TGA aus den
Landkreisen ist ebenfalls absolut ricklaufig, liegt aber im
Bereich der Jahre 2000-2002.

Die ermittelte Jahresprévalenz von 4,0 pro 10.000 Gebo-
rene liegt im européischen Vergleich im oberen Bereich.

zusatzliche Angaben:

Schwangerschafts-

ausgang 7 x Lebendgeborene
1 x mannlich

Geschlecht 5 x weiblich

1 x unbekannt

Anzahl isolierter 2 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 5x MCA

Transposition der groRen Gefalte - TGA (Q20.1/Q20.3)

Bei allen gemeldeten Kindern mit TGA handelte es sich
um Lebendgeborene. Es ist eine deutliche Madchen-
wendigkeit zu erkennen mit fiinf Féllen vs. einem Jun-
gen, von einem Kind war das Geschlecht nicht mitgeteilt
worden. Nur von einem Kind ist uns bekannt, dass die
Diagnose TGA préanatal gestellt wurde, und zwar in der
32. SSW.

Bei funf Kindern waren neben der TGA weitere kleine
und groRe Fehlbildungen gefunden worden, wobei es
sich hauptsachlich um Herzfehlbildungen handelte.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:

» VSD, unterbrochener Aortenbogen, 3 ventrikulare
Arterien, PDA bei Reifgeborenem, Hufeisenniere

» VSD, Aortenisthmusstenose, PDA bei Reifgebore-
nem

» VSD, ASD Il, PDA bei Friihgeborenem
» VSD, ASD I, PFO bei Friihgeborenem
» VSD
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Abb. 18: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Transposition der groBen Gefalle in der Erfassungs-
region seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Transposition der groRen GefaRe pro 2.500 Gebo-
rene beobachtet.
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12.12 Linksherzhypoplasie-Syndrom (Q23.4)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg: © U v
Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel ) = Basis-
1x Burgenlgndkrels 5 3,8 P
1 x Ohrekreis
1 x Saalkreis
1 x Wernigerode
Sachsen-Anhalt: 5 2.9 \

Linksherzhypoplasie-Syndrom (1994 bis 2003)

Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
Grofstadte 34 1,2-55
Landkreise 4,3 3,0-55
Region 41 3,0-52
0,66 ECEMC (Spain)*
EUROCAT 2,25 (Spain)

5,18 Mainz (Germany)**

*/** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Prévalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2004 waren finf Kinder mit einem Linksherz-
hypoplasie-Syndrom in Sachsen-Anhalt beobachtet
worden. Dies bedeutet im Vergleich zum Vorjahr (2003:
zwei Falle) zwar einen Anstieg, liegt jedoch jedoch im
Gegensatz zu 2003 wieder im Bereich der Basis-
pravalenz (Konfidenzintervall: 2,5-3,0). Die Fehlbildung
wurde nur von Kindern, deren Mitter in Landkreisen
wohnten, gemeldet und nicht von solchen aus Grol-
stadten.

Die Pravalenzrate insgesamt liegt geringfiigig unter dem
Bereich der Basispravalenz der Jahre1994-2003.

Die ermittelte Jahrespravalenz von 2,9 pro 10.000 Gebo-
rene liegt im europdischen Vergleich im mittleren Be-
reich.

zusatzliche Angaben:

Schwangerschafts- 4 x Lebendgeborene
ausgang 1 x Totgeborenes

1 x mannlich
Geschlecht 3 x weiblich

MafRnahmen der
Pranataldiagnostik

1 x unbekannt

3 x pranatal pathologischer Ultraschall-
befund zwischen 22. und 30. SSW

Anders als im Jahr 2003, wo zweimal ein Linksherzhy-
poplasie-Syndrom bei Schwangerschaften mit induzier-
ten Aborten berichtet wurde, sind 2004 keine Abruptio-
nes durchgefiihrt worden, obwohl die Diagnose bereits
pranatal bei drei Kindern gestellt worden war (in der 22.,
25. und 30. SSW). Bei den librigen zwei Kindern wurden
bei der Fehlbildungsmeldung keine Angaben zu préanatal-
sonographischen Befunden gemacht. Ein Kind wurde als
Totgeborenes der 25. SSW gemeldet, hier war die Diag-
nose eines Linksherzhypoplasie-Syndromes unmittelbar
pranatal durch Ultraschall erfolgt.

Zwei Kinder wurden auf Grund Ihrer Fehlbildung in Berlin
geboren, um dort im Deutschen Herzzentrum fachspezi-
fisch nach der Geburt eine optimale Betreuung erhalten
zu koénnen.

Bei allen fiunf Kindern trat das Linksherzhypoplasie-
Syndrom isoliert, d. h. ohne Begleitfehlbildungen auf.
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Abb. 19: Entwicklung der Préavalenz/10.000 Geborene bei
Linksherzhypoplasie-Syndrom in der Erfassungsre-
gion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Linksherzhypoplasie-Syndrom pro 3.500 Geborene
beobachtet.
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12.13

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stédte Dessau, Halle
und Magdeburg: 3 70 oberer Basis-
2 x Halle ’ bereich
1 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Jerichower Land
2 x Mansfelder Land
1 x Merseburg/ ‘ o 0
Querfurt
1 x Stendal
Sachsen-Anhalt 8 4,6 ()

Aortenisthmusstenose (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GrofRstadte 4,5 1,9-7,0
Landkreise 2,6 1,6-3,6
Region 3,0 2,0-39
| Irel F
EUROCAT 363 0,65 Galway (Ireland)

9,54 Finland**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene

Gegentiber dem Vorjahr ist ein erneuter Anstieg der Félle
mit Aortenisthmusstenose (2003: finf Falle) bei an-
nahernd gleichen Geburtenzahlen in Sachsen-Anhalt zu
beobachten. Die Jahrespravalenz liegt oberhalb der
Basispravalenz der Jahre 1994-2003. Es ist jedoch auf
Grund starker Schwankungen der Jahrespravalenz
innerhalb der letzten zehn Jahre kein eindeutiger Trend
zu erkennen.

Die ermittelte Jahrespravalenz von 4,6 pro 10.000 Gebo-
rene liegt im europdischen Vergleich im mittleren Be-
reich.

zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts- 7 x Lebendgeborene

ausgang 1 x induzierter Abort
5 x méannlich

Geschlecht 2 x weiblich

1 x unbekannt

Anzahl isolierter 3 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 5x MCA

Aortenisthmusstenose (Q25.1)

Fast alle Kinder mit Aortenisthmusstenose kamen lebend
zur Welt. Nur eine Schwangerschaft wurde in der
22. SSW beendet, hierbei handelte es sich um ein Kind
mit multiplen Fehlbildungen. Prénatal waren hier ein
Hydrocephalus und Augenverdnderungen gesehen wor-
den sowie eine singuldre Nabelschnurarterie. Eine
durchgefliihrte Amniocentese hatte einen unauffalligen
Befund erbracht.

Das Geschlechtsverhélinis der Kinder mit Aorten-
isthmusstenose ist zu den Knaben verschoben (5:2),
wobei von einem Kind das Geschlecht bei der Fehlbil-
dungsmeldung nicht mitgeteilt wurde.

Nur bei drei Kindern trat die Aortenisthmusstenose iso-
liert auf, bei den Ubrigen Kindern assoziiert mit weiteren
groRen oder kleinen Fehlbildungen.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:

» Fehlbildungssyndrom mit: Cyclopie/Holoprosence-
phalie, Anotie, Gaumenspalte (bei Einnahme von
Lariam = Malariamittel in der Friihschwangerschaft)

» Fehlbildungssyndrom mit: VSD, ASD, Pulmonalste-
nose, Klumpful3, craniofacialer Dysmorphie, Ohran-
héngseln bei Deletion 15g26.1

» Fehlbildungssyndrom mit: Oesophagusatresie mit
Fistel, hypoplastischer Aortenbogen, Anlagestérung
des Sternums

» Transposition der groRen Gefalle, VSD, PDA bei
Reifgeborenem

» Gastroschisis
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Abb. 20: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Aortenisthmusstenose in der Erfassungsregion seit
1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Aortenisthmusstenose pro 2.188 Geborene beob-
achtet.
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12.14

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz

Stédte Dessau, Halle

und Magdeburg: 6
4 x Halle

2 x Magdeburg

14,0 \Z

Landkreise:

1 x Altmarkkreis
Salzwedel

1 x Anhalt-Zerbst

1 x Bernburg

1 x Bitterfeld

2 x Burgenlandkreis

3 x Halberstadt

2 x Kéthen

1 x Mansfelder Land

1 x Merseburg/
Querfurt

1 x Saalkreis

1 x Sangerhausen

2 x Schénebeck

3 x Stendal

1 x WeilRenfels

1 x Wittenberg

25 18,9 N

: = Basis-
Sachsen-Anhalt: 31 17,7 bereich

Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (1994 bis 2003)

Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroBstadte 21,2 15,7 - 26,7
Landkreise 15,0 12,6-17,4
Region 16,3 14,1-18,5
4,72 ECEMC (Spain)*
EUROCAT 8,94 16,84 Saxony-Anhalt

(Germany)**

*[** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Pravalenz/10.000 Geborene

Auch im Jahr 2004 war ein Anstieg der Falle mit Lippen-
bzw. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte zu verzeichnen (2003:
25 Falle), insbesondere in den Landkreisen (2003:
18 Falle). Die Jahrespréavalenz liegt jedoch insgesamt im
Bereich der Basispravalenz der Jahre 1994-2003. Die
Griinde, weshalb Sachsen-Anhalt solch hohe Préavalen-
zen aufweist, sind nicht bekannt.

Die ermittelte Jahrespravalenz von 17,7 pro 10.000

Geborene liegt im europdischen Vergleich Uber den
Werten der anderen EUROCAT-Zentren.

zusétzliche Angaben:

25 x Lebendgeborene

Schwangerschafts- 2 x Spontanaborte
ausgang 3 x induzierte Aborte
1 x Totgeborenes
19 x ménnlich
Gl 12 x weiblich
Anzahl isolierter 14 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 17 x MCA

25 Kinder mit Lippen- bzw. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
sind Lebendgeborene. Eine pranatale Diagnosestellung

Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (Q36./Q37.)

mittels Ultraschall erfolgte bei 13 Kindern, und zwar
zwischen der 13. und 34. SSW.

Von finf Schwangerschaften wurde uns das Ergebnis
einer durchgefiihrten Amniocentese mitgeteilt, es zeigte
sich vier Mal ein Normalbefund, einmal wurde die Diag-
nose einer Trisomie 18 gestellt.

Hinsichtlich des Geschlechtsverhéltnisses fallt eine leich-
te Androtropie auf.

Bei 14 Kindern trat die Lippen- bzw. Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte isoliert auf, bei den ubrigen 17 waren
weitere kleine und/oder grofe Fehlbildungen vergesell-
schaftet.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:
» Edwards-Syndrom (Trisomie 18) mit Klumpful

» Fehlbildungssyndrom mit: Pierre-Robin-Sequenz,
Gaumenspalte, Klumpfull, Femurverkiirzung bds.
(hier familidr beim Bruder Spina bifida occulta und
FuRdeformitat sowie bei der Oma KlumpfiiRe)

» Fehlbildungssyndrom mit: Anencephalie, Fehlen von
Lungenlappen (induzierter Abort)

»  Fehlbildungssyndrom mit: multiplen Hautanhangseln
am Abdomen, Lungensegmentationsstérung (Tot-
geborenes)

» 5 x Gaumenspalte (davon 1 x mit Hydronephrose)
» Rechtsherzhypoplasie-Syndrom (induzierter Abort)
» Asplenie und einseitige Nierenagenesie (links)

» ASDII

» Dolichocephalus und Kryptorchismus

»  Microcephalus

» Glandulédre Hypospadie

» Mesenterium ileocolium comune (Spontanabort
18. SSW)
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Pravalenz/10.000 Geborene
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p | 159 | 143 | 134 | 20,7 | 155 | 243 | 159 | 17,0 | 129 | 146 | 17,7
Bp | 16,3 | 163 | 163 | 163 | 163 | 163 | 163 | 16,3 | 16,3 | 163 | 163

Abb. 21: Entwicklung der Préavalenz/10.000 Geborene bei
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte in der
Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Lippen- bzw. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte pro 565
Geborene beobachtet.
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12.15 Gaumenspalte (Q35.)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stédte Dessau, Halle
und Magdeburg: 3 70 = Basis-
2 x Halle ’ bereich
1 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Bernburg
2 x Bitterfeld 12 9.1 = Basis-
1 x Halberstadt ’ bereich
2 x Kéthen
4 x Merseburg/
Querfurt
1 x Stendal
= Basis-
Sachsen-Anhalt 15 8,6 bereich
Gaumenspalte (1994 bis 2003)
Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)
/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 7.1 3,9-10,3
Landkreise 8,5 6,7-10,3
Region 8,2 6,7-9,8
2 fia (Bulgaria)*
EUROCAT 6.07 ,88 Sofia (Bulgaria)

14,24 Mainz (Germany)**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene

Obwohl die Anzahl der gemeldeten Kinder mit
Gaumenspalte im Jahr 2004 mit 15 Fallen angestiegen
ist (2003: zehn Falle), liegt die Pravalenz im Bereich der
Basispravalenz der Jahre 1994-2003. Es wurden mehr
Kinder in den Landkreisen als Grof3stéddten beobachtet,
ahnlich wie auch bei den Lippen- und Lippen-Kiefer-
Gaumenspalten.

Die ermittelte Jahresprévalenz von 8,6 pro 10.000 Gebo-

rene liegt leicht oberhalb des mittleren Pravalenzwertes
aller EUROCAT-Zentren.

zusatzliche Angaben:

Schwangerschafts- 12 x Lebendgeborene

ausgang 3 x induzierte Aborte
7 x mannlich

sl 8 x weiblich

Anzahl isolierter 1 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 14 x MCA

Von den uns mitgeteilten 15 Fallen mit einer Gaumen-
spalte wurde in sechs Féllen die Diagnose prénatal ge-
stellt, dies jedoch zumeist bei den Kindern mit multiplen
Fehlbildungen. Der Ultraschall war in der 17. bis 27.
SSW durchgefiihrt worden. Bei dem Kind mit Arthrogry-
posis congenita multiplex wurde ein pathologischer
Triple-Test berichtet, die Amniocentese ergab einen
normalen weiblichen Karyotyp. Die Schwangerschaft
wurde in der 20. SSW abruptiert.

Fast alle Kinder mit einer Gaumenspalte wiesen weitere,
z. T. schwerwiegende Fehlbildungen auf, hierbei sind vor
allem auch Lippen- bzw. Lippen-Kiefer-Gaumenspalten
zu nennen. Das Geschlechtsverhdltnis ist anndhernd
ausgeglichen.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:

» Pena-Shokeir-Syndrom: Arthrogryposis congenita
multiplex, Klumpfifie bds., craniofaciale Dys-
morphie, Hydrops fetalis

» Fehlbildungssyndrom mit: Pierre-Robin-Sequenz,
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Klumpful®, Femurver-
kiirzung bds. (hier familiar beim Bruder Spina bifida
occulta und FuRdeformitdt sowie bei der Oma
Klumpfufie)

» Fehlbildungssyndrom mit: Cyclopie/Holopros-
encephalie und Aortenisthmusstenose (bei Einnah-
me von Lariam = Malariamittel in der Frihschwan-
gerschaft)

» Fehlbildungssyndrom  mit:  Holoprosencephalie,
SCHISIS-Assoziation, Meningomyelocele, Ompha-
locele, komplexe Fehlbildungen des Zwerchfells und
des Darmes, Rechtsaortenbogen, Thoraxdeformita-
ten

» Fehlbildungssyndrom mit: Pierre-Robin-Sequenz,
Microglossie, Daumenkontrakturen

» Fehlbildungssyndrom mit: Schwerhdrigkeit, cranio-
facialer Dysmorphie, Klinodactylie, Syndactylie,
Coccygealsinus, unvollstandiger  Bogenschluss
SWK 1

» 4 x Lippen-Kiefer-Gaumenspalte

» Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (einseitig) und Hydro-
nephrose

» Lippenspalte
» Einseitige Nierendysplasie
» ASDII
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Abb. 22: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gaumenspalte in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Gaumenspalte pro 1.167 Geborene beobachtet.
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12.16 Choanalatresie (Q30.0)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle 0 0 = Basis-
und Magdeburg: bereich
Landkreise: 1 0.8 = Basis-
1 x Stendal ’ bereich
Sachsen-Anhalt: 1 06 —ir
: ! bereich
Choanalatresie (1994 bis 2003)
Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)
/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 0,4 -04-1,1
Landkreise 0,7 0,2-1,2
Region 0,6 02-1,1
EUROCAT keine Angaben keine Angaben
Wie in 2003 wurde auch 2004 nur ein Kind mit

Choanalatresie in Sachsen-Anhalt beobachtet. Es
handelt sich um eine sehr seltene Fehlbildung, welche
lediglich in den hier nicht in der Basispravalenz
beriicksichtigten Jahren 1991 und 1992 (4,0 pro 10.000
Geborene) gehauft auftrat.

Ein internationaler Vergleich auf europaischer Ebene ist
wegen fehlender Vergleichsdaten leider nicht mdglich.

zusatzliche Angaben:

Schwangerschafts-
ausgang 1 x Lebendgeborenes
Geschlecht 1 x weiblich

Es handelt sich um ein Kind der 38. SSW ohne Begleit-
fehlbildungen. Hinsichtlich der Prénataldiagnostik wurde
nur berichtet, dass ein Ultraschall durchgefiihrt worden
ist, der Befund wurde jedoch nicht mitgeteilt. Als Risiko-
faktor bei der Mutter wurde ein hoher Zigarettenkonsum
in der Schwangerschaft (15 Zigaretten pro Tag) angege-
ben, insbesondere aber auch vor Eintritt der Schwanger-
schaft (1-2 Schachteln).

3,0

Prévalenz/10.000 Geborene
4
3
3
4
4

0,0

94 | 95 | 96 | 97 | "98 | 99 | "00 | 01 | 02 | 03 | ‘04
P 00 00| 11|21 |10 |00 |16 | 00| 00| 06|06
Bp| 06 | 06 | 06 | 06 | 06 | 06 | 06 | 06 | 06 | 06 | 06

Abb. 23: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Choanalatresie in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Choanalatresie pro 17.500 Geborene beobachtet.
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12.17

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle _ .
und Magdeburg: 2 47 Loasie:
2 x Magdeburg
Landkreise: .
2 x Burgenlandkreis 4 3,0 Obt;rerr :3?15|s-
2 x Mansfelder Land ereic
. Oberer Basis-
Sachsen-Anhalt: 6 34 bereich

Oesophagusatresie/-stenose/-fistel (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstédte 4,5 1,9-7,0
Landkreise 2,1 12-30
Region 2,6 1,7-35
EUROCAT 272 1,30 Galway (Ireland)*

6,47 Mainz (Germany)**

*[** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2004 wurde bei sechs Geborenen eine
Oesophagusatresie mitgeteilt. Die Jahrespravalenz ist
zwar im Vergleich zum Vorjahr leicht angestiegen, liegt
jedoch im Bereich der Basispravalenz der Jahre 1994-
2003.

Die ermittelte Jahresprévalenz von 3,4 pro 10.000 Gebo-

rene liegt im europdischen Vergleich im mittleren Be-
reich.

zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts- 4 x Lebendgeborene

ausgang 2 x induzierte Aborte
4 x mannlich

el 2 x weiblich

Anzahl isolierter 1 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 5x MCA

Oesophagusatresie/-stenose/-fistel (Q39.0-Q39.4)

Bei allen Kindern wurde eine Atresie diagnostiziert, bei
zwei Kindern jedoch ohne Fistelnachweis. Vier Kinder
kamen lebend zur Welt. Zwei Schwangerschaften wur-
den in der 19. bzw. 21. SSW bei nachgewiesenem
Edwards-Syndrom beendet. Hier wurde die Diagnose
mittels Amniocentese in der 16. bzw. 17. SSW gestellt
(Karyotyp 47, XX+18). Es lagen jeweils weitere assoziier-
te Fehlbildungen vor. Bei vier Kindern war ein pranataler
Ultraschall erfolgt, hiervon wurde bei zwei Fallen in der
19. SSW ein pathologischer Befund erhoben. Bei einem
Kind konnte postnatal eine Chromosomenstérung gefun-
den werden (Kind mit VATER-Assoziation).

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:
» 2 x Edwards-Syndrom (Trisomie 18)

» VATER-Assoziation (Chromosomenbefund:
46,XY.ish 22q11.2 TUPLE1x2)

» Aortenisthmusstenose, Hypoplasie der Aorta, Anla-
gestorung des Sternums

» Fallot' Tetralogie

6,0

20 +

Pravalenz/10.000 Geborene
L 4
L 2
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L 2
L 2
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94 | 795 | 96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | "02 | '03 | ‘04
P 00 | 13 | 56 | 21| 39 | 1,7 | 21 | 33 | 28 | 23 | 34
BP| 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26

Abb. 24: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel in der Erfassungs-
region seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine Oeso-
phagusatresie/-stenose/-fistel pro 2.917 Geborene
beobachtet.
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12.18

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg: 2 4,7 N
2 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Aschersleben/
Stgf&furt 4 30 Oberer !Basis-
1 x Bitterfeld ’ bereich
1 x Jerichower Land
1 x Stendal
Sachsen-Anhalt: 6 34 N

Diinndarmatresie (1994 bis 2003)

Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
Grofstadte 1,5 0,0-3,0
Landkreise 2,2 1,3-3,1
Region 2,0 1,3-2,8

EUROCAT

*/** Zentren mit niedrigster bzw. hdchster Pravalenz/10.000 Geborene

Keine Angaben Keine Angaben

Die Zahl der Kinder mit Dinndarmatresie hat sich im
Vergleich zum Vorjahr verdoppelt (2003: drei Falle) bei
annahernd gleichen Geburtenzahlen. Diese Zunahme
betrifft vor allem die Landkreise.

In Bezug zur Basispravalenz der Jahre 1994-2003 ist vor
allem auch in den GroRstadten ein erhohter Wert
deutlich.

Die ermittelte Jahrespravalenz von 3,4 pro 10.000
Geborene ist, da keine entsprechenden Daten von
EUROCAT vorliegen, europaweit nicht vergleichbar. Zur
endgultigen Beurteilung einer deutlichen Pravalenz-
steigerung in Sachsen-Anhalt bleibt der Verlauf der
nachsten Jahre abzuwarten. Ein Zusammenhang mit der
beobachteten Pravalenzsteigerung bei Gastroschisis ist
zu vermuten.

zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts- 5 x Lebendgeborene

ausgang 1 x induzierter Abort
1 x ménnlich

CEEE iz s 5 x weiblich

Von den sechs mitgeteilten Fallen handelte es sich um
finf Lebendgeborene. Bei einem Kind der 37. SSW war

Dinndarmatresie/-stenose (Q41.1/Q41.2/Q41.8/Q41.9)

erst bei der Geburt eine Gastroschisis auffallig, dieses
Kind wies gleichzeitig eine lleum- und Colonatresie auf.
Alle Kinder mit einer Diinndarmatresie oder -stenose
zeigten weitere Fehlbildungen, tUberwiegend im Bereich
des Gastrointestinaltraktes. Die Pranataldiagnostik war
bei insgesamt finf Kindern durchgefiihrt worden, hierbei
sind von vier Kindern pathologische Befunde berichtet
worden, zumeist handelte es sich um den Nachweis
einer Gastroschisis (zwei Kinder) sowie einmal um Nach-
weis eines Double-bubble-Phdnomens. Bei einem Kind
war die pranatal-sonographische Diagnose einer Potter-
Sequenz Anlass, die Schwangerschaft in der 17. SSW zu
beenden.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder Uibergeordnete Syndrome:

» lleumatresie kombiniert mit: Gastroschisis und
Colonatresie

» Jejunalstenose kombiniert mit: Potter-Sequenz
(induzierter Abort)

» Jejunalatresie kombiniert mit: Gastroschisis, per-
sistierender Ductus omphaloentericus, ASD, PDA
bei Reifgeborenem

» Jejunalatresie kombiniert mit: Gastroschisis und
Colonatresie

» Jejunalatresie kombiniert mit: Malrotation des Colon

» Jejunalatresie kombiniert mit: Darmduplikatur, Ova-
rialzyste, Microcephalus

4,0

30 +

Pravalenz/10.000 Geborene

94 | 95 | 96 | 97 | "98 | 99 | "00 | 01 | 02 | 03 | ‘04

BP| 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20

Abb. 25: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Dinndarmatresie/-stenose in der Erfassungsregion
seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Dinndarmatresie/-stenose pro 2.917 Geborene
beobachtet.
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12.19

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stédte Dessau, Halle
und Magdeburg:
3 x Halle “ 9.3 *
1 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Anhalt-Zerbst - Basis-
1 x Bordekreis 4 3,0 Ber";iscf]
1 x Saalkreis
1 x Schénebeck
Sachsen-Anhalt: 8 4,6 N

Rectum- und Analatresie/-stenose (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 2,6 0,7-4,5
Landkreise 2,7 1,7-3,7
Region 2,7 1,8-3,6
1,25/ C ia (ltaly)*
EUROCAT 2,94 ampania (ltaly)

8,74 Mainz (Germany)**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene

Die Zahl der Falle mit Rectum- und Analatresie ist im
Vergleich zum Vorjahr deutlich angestiegen, insbeson-
dere in den Grof3stadten.

In 2003 war ein Kind mit Colonatresie in der Diagnose
Q42. eingeschlossen worden. Es wird darauf hingewie-
sen, dass ab 2004 die Colonatresie nicht mehr mit be-
rlicksichtigt wird, da diese nicht zu den Indikatorfehlbil-
dungen des ICBDMS zahlt. Somit dndern sich die Abso-
lut- als auch die Pravalenzzahlen der Vorjahre.

Im internationalen Vergleich liegt die ermittelte Jah-

respravalenz von 4,6 pro 10.000 Geborene im mittleren
Bereich.

zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts- 7 x Lebendgeborene

ausgang 1 x Lebendgeborenes, in 7 Tagen verstorben
5 x méannlich

ezzElzE 3 x weiblich

Anzahl isolierter 3 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 5x MCA

Bei allen Kindern handelte es sich um Lebendgeborene,
wobei ein Kind mit Edwards-Syndrom (Trisomie 18) auf

Rectum- und Analatresie/-stenose (Q42.0-Q42.3)

Grund weiterer multipler Fehlbildungen unmittelbar
postnatal verstarb. Drei Kinder wiesen keine Begleitfehl-
bildungen auf (1 x isolierte Atresie des Rectum mit Fistel,
1 x isolierte Atresie des Anus mit Fistel, 1 x isolierte
Analstenose).

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:

» Edwards-Syndrom (Trisomie 18)

» Fehlbildungskomplex mit: gedeckter Myelocele,
VSD, ASD II, Uterus- und Vagina duplex, Megaure-
ter, Hydronephrose
(Chromosomenbefund: 46,XX ish22q11.2 TUPLE1x2)

» Fehlbildungssyndrom mit: Choanalstenose, VSD,
Knickhackenfuly

» Fehlbildungssyndrom mit: Hufeisenniere, Nieren-
dysplasie, ASD Il, PDA bei Reifgeborenem, Beuge-
kontrakturen

» Glandulédre Hypospadie
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Abb. 26: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Rectum- und Analatresie/-stenose in der Erfassungs-
region seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Rectum- und Analatresie/-stenose pro 2.188 Gebo-
rene beobachtet.
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12.20

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg: = Basis-
2 x Halle e A bereich
8 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Anhalt-Zerbst 3 2,3 2
2 x Saalkreis
Sachsen-Anhalt: 13 7.4 N\
Hoden, nicht descendiert (1994 bis 2003)
Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)
/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 22,7 17,0 - 28,4
Landkreise 9,1 7,3-11,0
Region 12,0 10,1-13,9
EUROCAT Keine Angaben Keine Angaben

Die Zahl der gemeldeten Félle mit Nondescensus testis
bei reifgeborenen Kindern ist besonders in den
Landkreisen deutlich geringer als in den Vorjahren. Des
Weiteren fiel auf, dass alle 13 gemeldeten Kinder in
Krankenhdusern in Magdeburg und Halle geboren bzw.
betreut wurden. Hier kann also ein unvollstandiges
Meldeverhalten aus den Geburts- bzw. Kinderkliniken in
den Landkreisen vermutet werden. Die Diagnosestellung
innerhalb der ersten Lebenswoche ist sicherlich in vielen
Fallen schwierig, jedoch sollte in den Folgejahren auch
an die Meldung vom Knaben mit nichtdescendierten
Hoden geachtet werden, um eine verldsslichere
Datenbasis zu erhalten.

Die Pravalenzen koénnen im Europavergleich nicht

bewertet werden, da keine entsprechenden Ver-
gleichsdaten vorliegen.

zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts-

ausgang 13 x Lebendgeborene
Geschlecht 13 x ménnlich

Anzahl isolierter 10 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 3x MCA

Hoden, nicht descendiert (Q53.1-Q53.9)

Der Nondescensus testis war bei den 13 Knaben entwe-
der einseitig oder beidseitig auftretend. Pathologische
pranatal-sonographische Befunde wurden nur bei den
drei Kindern mit Begleitfehlbildungen beschrieben.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder Uibergeordnete Syndrome:

» Fehlbildungssyndrom mit: Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalte, Dolichocephalie, Sandalenliicke

» Fehlbildungssyndrom mit: Zwerchfellhernie, Pulmo-
nalklappenstenose, Hepatomegalie, angeborener
Cholestase

» Nierenagenesie (einseitig)
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Abb. 27: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei nicht
descendiertem Hoden in der Erfassungsregion seit
1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
nicht descendierten Hoden pro 1.346 Geborene
(auf 670 Knaben) beobachtet.
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12.21

Trend im
Prévalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg:
2 x Dessau 11 25,6 N
5 x Halle
4 x Magdeburg
Landkreise:
4 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Anhalt-Zerbst
1 x Aschersleben/
StaRfurt
3 x Bernburg
1 x Bitterfeld
1 x Halberstadt = e 0
5 x Jerichower Land
1 x Kéthen
1 x Ohrekreis
3 x Saalkreis
1 x Sangerhausen
3 x Schénebeck
4 x Stendal
Sachsen-Anhalt 40 229 N
Hypospadie (1994 bis 2003)
Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)
/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 19,0 13,8-24.2
Landkreise 17,7 15,2-20,3
Region 18,0 15,7 -20,3
1,77 NORCAS (UK)*
EUROCAT 7,94

21,64 Strasbourg (France)**

*[** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Prévalenz/10.000 Geborene

In der Diagnosegruppe Q54. werden alle Formen einer
Fehleinmindung der Harnréhre, einschlieBlich der
glanduléren Hypospadie, subsummiert (ohne Epispadie).
Die Zahl der Félle ist im Vergleich zum Vorjahr leicht
angestiegen (2003: 37 Falle). Die Pravalenz 2004 liegt
deutlich oberhalb des Basisbereiches der Jahre 1994-
2003.

Im  europdischen  Vergleich wird eine sehr
unterschiedliche Pravalenz in den einzelnen Zentren mit
starker Schwankungsbreite deutlich. Somit ist die
Einordnung unserer ermittelten Jahrespravalenz von
22,9 pro 10.000 Geborene nur unter Vorbehalt mdglich,
sie liegt jedoch im oberen Bereich aller EUROCAT-
Zentren.

zuséatzliche Angaben:

Sl i 40 x Lebendgeborene
ausgang

Geschlecht 40 x mannlich

Anzahl isolierter 31 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 9 x MCA

Hypospadie (Q54.0-Q54.3/Q54.8/Q54.9)

Insgesamt wurden 20 Knaben mit einer glandularen
Hypospadie, zwei Knaben mit einer coronaren, sechs
Knaben mit einer penilen und zwei Knaben mit einer
penoscrotalen Hypospadie gemeldet. Von zehn Kindern
wurde die Auspragung der Hypospadie nicht exakt ange-
geben. Von vier Kindern wurde uns als Ergebnis einer
durchgefliihrten Amniocentese ein normaler mannlicher
Karyotyp mitgeteilt.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:

» Lippen-Kiefer-Spalte

» Analatresie mit Fistel

» Fallot” Tetralogie

» VSD

» Persistenz der linken Vena cava superior, Tricus-
pidalinsuffizienz

» Nierenagenesie (einseitig)
» Microcephalie
»  Deformitaten der FiRe

» Hydrocele testis

26,0
24,0 +
22,0
20,0 +
18,0
16,0
14,0 +
12,0 +
10,0
8,0
6,0 1
4,0 4

g
4
4

Pravalenz/10.000 Geborene

0,0

94 | 95 | 96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | "02 | 03 | ‘04
p | 172]207 | 157 | 176 | 146 | 208 | 11,1 | 197 | 20,8 | 21,7 | 229
Bp | 18,0 | 180 | 180 | 18,0 | 18,0 | 180 | 18,0 | 18,0 | 180 | 18,0 | 18,0

Abb. 28: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Hypospadie in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Hypospadie pro 437 Geborene (auf 227 Knaben)
beobachtet.
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12.22 Epispadie (Q64.0)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle 0 0 = Basis-
und Magdeburg: bereich
Landkreise: 1 0.8 = Basis-
1 x Ohrekreis ’ bereich
Sachsen-Anhalt: 1 06 sl
: ! bereich
Epispadie (1994 bis 2003)
Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)
/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 0,4 -04-1,1
Landkreise 0,4 0,0-0,8
Region 0,4 0,0-0,7

EUROCAT Keine Angaben Keine Angaben

Wie im Vorjahr wurde auch in 2004 lediglich ein Kind mit
Epispadie gemeldet. Die Pravalenz entspricht der
Basispravalenz der Jahre 1994-2003. Interessanterweise
sind alle drei Kinder mit Epispadie, welche in den letzten
finf Jahren gemeldet wurden, aus dem Ohrekreis
stammend.

Die ermittelte Jahrespravalenz von 0,6 pro 10.000 Gebo-
rene entspricht internationalen Daten (ICBDMS), von
EUROCAT wird die Epispadie nicht explizit bewertet,
Pravalenzraten stehen nicht zur Verfiigung.

zusatzliche Angaben:

Schwangerschafts-
ausgang 1 x Lebendgeborenes
Geschlecht 1 x mannlich

Der Knabe mit Epispadie wurde in der 37. SSW geboren.
Begleitfehlbildungen lagen nicht vor. Bereits prénatal war
ein auffalliger Befund gesehen worden. Angaben (iber
eine evtl. durchgefiihrte weiterflihrende Pranataldiagnos-
tik sind uns nicht mitgeteilt worden.

2,0

Pravalenz/10.000 Geborene
L 4
4
L
4
4

0,0

94 | 95 | 96 | 97 | 98 | 99 | "00 | 01 | 02 | 03 | ‘04

Bp| 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04

Abb. 29: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Epispadie in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde eine Epispadie pro 17.500
Geborene (auf 9.099 Knaben) beobachtet.

50



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2004

12.23

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur

Geborene Basis-

pravalenz
Stédte Dessau, Halle 0 0 = Basis-
und Magdeburg: bereich
Landkreise: 1 0.8 = Basis-
1 x Saalkreis ’ bereich
. = Basis-
Sachsen-Anhalt: 1 0,6 bereich

Indifferentes Geschlecht (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstédte 0,7 03-18
Landkreise 1,0 04-16
Region 0,9 0,4-15
EUROCAT 074 0,22 Styria (Austria)*

1,62 Mainz (Germany)**

*[** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene

Mit der Geburt eines Kindes mit unklarem bzw. indiffe-
rentem Geschlecht wird die Basispravalenz fir diese
Gruppe von Genitalfehlbildungen erreicht. Wie auch in
den Vorjahren handelt es sich um Einzelfélle, welche
gemeldet werden.

Im Europavergleich ist die Jahrespravalenz von 0,6 pro
10.000 Geborene im mittleren Bereich gelegen.

Indifferentes Geschlecht (Q56.)

zusétzliche Angaben:

S S E 1 x Lebendgeborenes
ausgang
Geschlecht 1 x unklar

Es handelte sich um ein Kind der 40. SSW ohne Begleit-
fehlbildungen. Der Genitalbefund wurde entsprechend
dem auBeren Aspekt als PRADER V-Status beurteilt.
Das Ergebnis weiterfiilhrender Diagnostik, einschlie8lich
des Chromosomenbefundes, liegt uns nicht vor. Ein
Adrenogenitales Syndrom war jedoch im Neugebore-
nenscreening ausgeschlossen worden.

40

30

20 +

Pravalenz/10.000 Geborene
L 2

‘94 | 95 | 96 | 97 | '98 | 99 | 00 | 01 | "02 | 03 | ‘04
p | 00]00)00)|00]|29 |17 |16 |05 17 00/ 06
Bp| 09|09 09 09|09 |09 09|09 09 09]09

Abb. 30: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
indifferentem Geschlecht in der Erfassungsregion seit
1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
indifferentem Geschlecht pro 17.500 Geborene
beobachtet.
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12.24

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg: 2 4,7 N
2 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Bernburg _ .
1 x Burgenlandkreis 4 3,0 ;:)Erzis;-
1 x Ohrekreis
1 x Wernigerode
" Oberer Basis-
Sachsen-Anhalt: 6 34 bereich

Potter-Sequenz (1994 bis 2003)

Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 2,6 0,7-4,5
Landkreise 2,6 1,6-3,6
Region 2,6 1,7-35

EUROCAT Keine Angaben Keine Angaben

Die Zahl der Geborenen mit Potter-Sequenz ist im
Vergleich zum Vorjahr gleich geblieben. Lediglich in
Magdeburg ist durch zwei Félle der Basisbereich der
Jahre 1994-2003 leicht Gberschritten.

Internationale Vergleiche auf europaischer Ebene sind

auf Grund fehlender EUROCAT-Daten leider nicht mog-
lich.

zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts- . .

ausgang 6 x induzierte Aborte
4 x mannlich

Gzl 2 x weiblich

Anzahl isolierter 2 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 4 x MCA

Potter-Sequenz (Q60.6)

Bei allen Fallen war ein pranataler Ultraschall (15. bis 23.
SSW) pathologisch ausgefallen, so dass auf Grund der
hier gestellten Verdachtsdiagnose Potter-Sequenz eine
Abruptio aus medizinischer Indikation erfolgte. Alle Feten
wurden obduziert und die Diagnose bestétigt. Patho-
gnomische Begleitfehlbildungen bei Potter-Sequenz
wurden gesehen, wie z. B. Lungenhypoplasie, craniofa-
ciale Dysmorphie und Klumpfuf3.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder Ubergeordnete Syndrome:

» Hydrocephalus, Fehlen der 2.-5. Zehe (einseitig)

» Uvulaspalte, Mesenterium ileocolicum commune

»  Endocardfibroelastose

» Fehlender Uterus sowie fehlendes Ovar bds.

6,0

50
40 4

30+ n

e e
\ g \ g

4

2,0 +
10 + |_| []
0,0

94 | 795 | 96 | 97 | 98 | 99 | 00 | ‘01 | 02 | 03 | ‘04
P 40 | 26 | 00 | 31 | 49 | 43 | 16 | 11 | 23 | 35 | 34
BP| 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26

Pravalenz/10.000 Geborene
4

Abb. 31: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Potter-Sequenz in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine Potter-
Sequenz pro 2.917 Geborene beobachtet.
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12.25

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
prévalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg:
2 x Dessau 9 21,0 N
2 x Halle
5 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Aschersleben/
Stalfurt
1 x Halberstadt
1 x Mansfelder Land 8 6.1 = Basis-
2 x Merseburg/ ’ bereich
Querfurt
1 x Quedlinburg
1 x Sangerhausen
1 x WeilRenfels
Sachsen-Anhalt 17 9,7 ()

Nierenagenesie, einseitig (1994 bis 2003)

Basispréavalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstédte 8,9 54-125
Landkreise 7.1 55-88
Region 7,5 6,0-9,0

EUROCAT Keine Angaben Keine Angaben

Die Zahl der Kinder mit einseitiger Nierenagenesie lag
im Jahr 2003 (funf Falle) deutlich unter der der Vorjahre
und ist im Jahr 2004 wieder auf dieses Niveau
angestiegen. Aus den Grofstadten wurden 2004 mehr
Kinder gemeldet, was hier zu einer deutlich Gber dem
Basisniveau gelegenen Pravalenzrate fiihrt. Die Basis-
pravalenzrate der Jahre 1994-2003 wird jedoch nur
leicht Uberschritten.

Ein Europavergleich ist auf Grund fehlender EUROCAT-
Daten zu dieser Fehlbildung leider nicht moglich.

zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts- 16 x Lebendgeborene

ausgang 1 x induzierter Abort
11 x mannlich

Ceche it 6 x weiblich

Anzahl isolierter 7 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 10 x MCA

Nierenagenesie, einseitig (Q60.0/Q60.2)

Fast alle Kinder mit einseitiger Nierenagenesie kamen
lebend zur Welt. Bei einem Feten fiihrte das Vorliegen
einer Anencephalie zum induzierten Abort, hier wurde
die Nierenagenesie autoptisch gesehen. Lediglich von
vier Kindern ist uns tbermittelt worden, dass die Nieren-
agenesie pranatal-sonographisch erkannt wurde. Asso-
ziierte schwerwiegende Fehlbildungen liegen nur in
wenigen Fallen vor, zumeist handelt es sich um kleine
Fehlbildungen.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder Gibergeordnete Syndrome:

» Fehlbildungssyndrom mit: Anencephalie, Cranio-
rhachischisis, Nebennierenhypoplasie, Hypoplasie
der Aorta, Ureterabgangsstenose, Keilwirbelbildung
(induzierter Abort)

» Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte, Asplenie
» Penile Hypospadie

» Nondescensus testis (einseitig)

» 2 x Hyperplastische Niere

» Hyperplastische Niere, retardierte Hiifte, Sacral-
gribchen

» Hyperplastische Niere, Nierendystopie, retardierte
Huifte

» Akzessorische Niere

» Hé&mangiom (2 x 1cm)

12,0

10,0 +

g

40 +
20 |'|
00

94 | 95 | "96 | 97 | 98 | "99 | 00 | 01 | ‘02 | 03 | 04

P 40 | 52 | 78 | 93 [ 107 | 87 | 90 | 82 | 84 | 29 | 97
BP| 75 | 75|75 |75 |75 |75 |75 |75 |75| 75|75

Pravalenz/10.000 Geborene

Abb. 32: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
einseitiger Nierenagenesie in der Erfassungsregion
seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine
einseitige Nierenagenesie pro 1.029 Geborene
beobachtet.
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12.26

Trend im
Prévalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg:
2 x Halle E 2l v
1 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Anhalt-Zerbst
1 x Aschersleben/
Stalfurt
1 x Bernburg
2 x Bitterfeld
1 x Burgenlandkreis
1 x Halberstadt 13 9.8 0
1 x Jerichower Land
2 x Merseburg/
Querfurt
1 x Schénebeck
1 x Stendal
1 x Wittenberg
. = Basis-
Sachsen-Anhalt: 16 9,1 bereich

Zystennieren (1994 bis 2003)

Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GrofRstadte 11,9 7,8-16,1
Landkreise 7,7 6,0-9,4
Region 8,6 7,0-10,2
7 ECEM in)*
EUROCAT 4,67 087 ECEMC (Spain)

17,48 Mainz (Germany)**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Pravalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2004 wurden bei 16 Kindern in Sachsen-Anhalt
Zystennieren festgestellt. Damit betragt die Jahrespra-
valenz 9,1 pro 10.000 Geborene und ist mit dem Jahr
2003 vergleichbar und im Rahmen der Basispravalenz
der Jahre 1994-2003. Zwischen den GroRstadten und
den Landkreisen besteht ein geringfiigiger Unterschied.
Im europaischen Vergleich liegt Sachsen-Anhalt Giber der
durchschnittlichen Prévalenz.

Zystennieren (Q61.1-Q61.9)

zusatzliche Angaben:

Schwangerschafts- 13 x Lebendgeborene

ausgang 3 x induzierte Aborte
7 x méannlich

ezl 9 x weiblich

Anzahl isolierter 11 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 5 x MCA

In zehn Faéllen wurden die Zystennieren pranatal
zwischen der 16. und 26. SSW erkannt. Der Uberwie-
gende Teil der Kinder wurde lebend geboren, nur drei-
malig wurde ein induzierter Abort vorgenommen.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:

» Potter-Sequenz mit Fehlbildungen des Pankreas,
des Zwerchfells, der Leber und der Extremitaten

Potter-Sequenz mit Atresie des Anus, lleumstenose
Prune-belly-Syndrom

Mitralklappeninsuffizienz

Gaumenspalte

v v Vv Vv
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Prévalenz/10.000 Geborene

Abb. 33: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Zystennieren in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt die
Diagnose Zystennieren einmal pro 1.094 Geborene
beobachtet.
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12.27

Trend im
Prévalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur

Geborene Basis-

pravalenz
adte: = Basis-
Stade: 0 0 bereich
Landkreise: 0 0 = Basis-
bereich
Sachsen-Anhalt: 0 0 = Basis-
i bereich

Ekstrophie der Harnblase (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstédte 0,4 -0,4-1,1
Landkreise 0,2 -0,1-0,5
Region 0,2 0,0-0,5

EUROCAT Keine Angaben Keine Angaben

Auch im Jahr 2004 wurde kein Kind mit der seltenen
Fehlbildung der Ekstrophie der Harnblase geboren. Die
Fehlbildung wurde zuletzt im Jahr 1996 beobachtet.

In der Literatur finden sich sehr unterschiedliche
Angaben zur Haufigkeit dieser Fehlbildung.

Ekstrophie der Harnblase (Q64.1)

Es werden Schwankungen von 1:15.000 bis 1:250.000
angegeben (Mc Laughlin et al. 1984). In Bezug zu den
Lebendgeborenen berichtet Messlink (1994) von einer
Haufigkeit von 1:30.000. Die Blasenekstrophie wird
Uberwiegend beim méannlichen Geschlecht gefunden. Es
wird ein Zusammenhang mit der Epispadie diskutiert.
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Abb. 34: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Ekstrophie der Harnblase in der Erfassungsregion seit
1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt kein Gebo-
renes mit Ekstrophie der Harnblase beobachtet.
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12.28 Praaxiale Polydactylie (Q69.1/Q69.2)

Trend im Die Betrachtung des Schwangerschaftsausganges ergibt,
Pravalenz Vergleich dass vier Kinder lebend und ein Kind tot geboren wurden.
Anzahl /10.000 zur In drei Fallen lag eine isolierte praaxiale Polydactylie vor,
Geborene Basis- zweimal bestanden Kombinationen mit anderen Fehlbil-
prévalenz dungen.
Stadte Dessau, Halle . . .
t;ndHMﬁgdeburg: 2 47 N Basii- Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
x Halle ’ ereicl - .
1 x Magdeburg oder iibergeordnete Syndrome:
Landkreise: » VSD, ASD, Vierfingerfurche, tberstreckbare Gelenke
1 x Bernburg i
1 x Kéthen 3 23 v bei normalem Karyotyp
1x Sangerhausen » Uvulaspalte, Klumpfu®
Sachsen-Anhalt: 5 2,9 7
9,0
Praaxiale Polydactylie (1994 bis 2003) 80 B B
70 +
Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%) 6,0 + —
/10.000 Geborene /10.000 Geborene 50 |
GroBstadte 6,0 3,0-89 401 ¢ * ¢ s DR

30

Landkreise 3,7 25-49 T 20 |—| |_|
a 10+

Region 4,2 3,0-53 00 I:l

" | 94 | 95 | 96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | 02 | 03 | ‘04

EUROCAT Keine Angaben Keine Angaben P | 53|78 | 00| 41 |39 | 61| 21 | 77 | 39 | 18 | 29

Prévalenz/10.000 Geborene

BP | 42 | 42 | 42 | 42 | 42 | 42 | 42 | 42 | 42 | 42 | 42

Im Jahr 2004 wurden sechs Falle mit praaxialer Poly-
dactylie beobachtet, somit nahm die Jahrespravalenz

von 2,9 pro 10.000 Geborene im Vergleich zur Abb. 35: Entwicklung der Prévalenz/10.000 Geborene bei
Basispravalenz ab. In den Grofstadten konnte ein Auf- praaxialer Polydactylie in der Erfassungsregion seit
treten der prdaxialen Polydactylie im Bereich der 1994

Basispravalenzen ermittelt werden, in den Landkreisen

wurde ein vermindertes Auftreten registriert. Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine pra-

axiale Polydactylie pro 3.500 Geborene beobachtet.
zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts- 4 x Lebendgeborene
ausgang 1 x Totgeborenes

3 x mannlich
Ereilail 2 x weiblich
Anzahl isolierter 3 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 2 x MCA
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12.29

Reduktionsfehlbildungen, insgesamt - obere und

untere Extremitaten (Q71./Q72./Q.73.)

Trend im
Prévalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
prévalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg: .
1x Desgau 9 4 9,3 = Basis-
1 x Halle prévalenz
2 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Aschersleben/
Stalfurt
1 x Bitterfeld
1 x Halberstadt 12 9.1 = Basis-
1 x Jerichower Land ’ pravalenz
1 x Merseburg/
Querfurt
1 x Ohrekreis
2 x Saalkreis
2 x Stendal
1 x Wittenberg
. = Basis-
Sachsen-Anhalt: 16 9,1 prévalenz

Reduktionsfehlbildungen insgesamt (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GrofRstadte 11,2 7,2-15,2
Landkreise 8,0 6,3-9,8
Region 8,7 7,1-10,3
1 | Irel F
EUROCAT 5,50 ,96 Galway (Ireland)

10,45 Auvergne (France)**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene

Mit 16 beobachteten Fallen fiir die Reduktionsfehlbildun-
gen ist die Prévalenz gegeniiber dem Vorjahr fast kon-
stant. Die Jahrespravalenz mit 9,1 pro 10.000 Geborene
liegt somit im Bereich der Basispravalenzen der Jahre
1994-2003. Das gilt sowohl fir die Grof3stadte als auch
fur die Landkreise, die vergleichbare Jahrespravalenzen
aufweisen.

Die Gegenuberstellung mit den europaischen Daten
ergibt, dass die Jahrespravalenz in Sachsen-Anhalt im
oberen Bereich angesiedelt ist.

zusétzliche Angaben:

Schwangerschafts- 11 x Lebendgeborene

ausgang 5 x induzierte Aborte
5 x méannlich

EezziE 11 x weiblich

Anzahl isolierter 7 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 9 x MCA

Die Halfte aller Reduktionsfehlbildungen wurde pranatal
erkannt. In finf Fallen kam es zu einem induzierten
Abort, die restlichen Kinder wurden lebend geboren.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder iibergeordnete Syndrome:
» 2 x Edwards-Syndrom (Trisomie 18)

» Fehlbildungssyndrom mit: Acardius acephalus
(TRAP-Syndrom), Situs inversus, Fehlbildungen des
Darmes, der Leber, des Oesophagus, des Pankreas,
der Lunge, Athyreose

» 3 x ADAM-Komplex
» Achondrodysplasie
» Potter-Sequenz

» Microcephalie

16,0
14,0 + —
12,0 +
10,0 + -
80 +
6,0 +

40 -+
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P 66 | 52 | 56 | 114 | 87 | 139 | 90 | 99 | 56 | 94 | 91
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Pravalenz/10.000 Geborene

Abb. 36: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Reduktionsfehlbildungen insgesamt in der Erfas-
sungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Reduktionsfehlbildung der Extremitdten pro 1.094
Geborene beobachtet.
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12.30

Zwerchfellhernie (Q79.0/Q79.1)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stédte Dessau, Halle
und Magdeburg: 2 47 = Basis-
1 x Halle ’ bereich
1 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Anhalt-Zerbst
2 x Aschersleben/ 4 3,0 N
Stalfurt
1 x Bitterfeld
Sachsen-Anhalt 6 34 N

Zwerchfellhernie (1994 bis 2003)

Basispravalenz

Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 3,0 0,9-5,0
Landkreise 1,7 09-25
Region 2,0 1,2-2,7
1,30 Gal Ireland)*
EUROCAT 2,66 30 Galway (Ireland)

5,83 Mainz (Germany)**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Pravalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2004 betragt die Pravalenz flir Zwerchfellhernien
3,4 pro 10.000 Geborene und liegt somit lber der Ba-
sisprévalenz der letzten Jahre. Im Grof3stadte-Land-
kreis-Vergleich ist diese Zunahme der Pravalenz haupt-
sachlich auf Landkreisebene zu finden, in den Grof3-
stadten ist das Auftreten der Fehlbildung relativ stabil.

Vergleicht man die Jahrespravalenz Sachsen-Anhalts mit

der europdischen Durchschnittspravalenz so liegt diese
im oberen Bereich.

zusatzliche Angaben:

2 x Lebendgeborene

:ﬁg"fn"ge’schaﬂs' 2 x induzierte Aborte
gang 2 x Lebendgeborene, in 7 Tagen verstorben
4 x mannlich
Szl 2 x weiblich
Anzahl isolierter 1 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 5x MCA

In vier Fallen wurde die Diagnose bereits pranatal
zwischen der 20. bis 23. SSW gestellt. Der Schwanger-
schaftsausgang war in zwei Fallen ein induzierter Abort.
Vier Kinder kamen zunachst lebend zur Welt, zwei star-
ben jedoch in den ersten 7 Tagen.

Die angeborene Zwerchfellhernie kam in den meisten
Fallen im Rahmen komplexer Fehlbildungssyndrome vor.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder tibergeordnete Syndrome:

» Potter-Sequenz mit Fehlbildungen des Pankreas,
des Zwerchfells, der Leber, der Extremitaten

» Edwards-Syndrom (Trisomie 18)
» Holoprosencephalie-Syndrom, SCHISIS-Assoziation
» Pulmonalstenose

»  Kryptorchismus, Hepatomegalie

50

40 + —

20+ O——0—

Prévalenz/10.000 Geborene
3

94 | 95 | 96 | 97 | 98 | 99 | "00 02 | 03 | 04
P 00|00 00|21 10|26 |21 |16 |39 |29 |34
BP | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20

Abb. 37: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Zwerchfellhernie in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Zwerchfellhernie pro 2.917 Geborene beobachtet.
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12.31 Omphalocele (Q79.2)

Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stédte Dessau, Halle
und Magdeburg:
1x Halle s 7.0 *
2 x Magdeburg
Landkreise:
2 x Altmarkkreis
Salzwedel 5 38 = Basis-
1 x Bitterfeld J bereich
1 x Jerichower Land
1 x Ohrekreis
Sachsen-Anhalt: 8 4,6 N

Omphalocele (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GrofRstadte 1,9 0,2-35
Landkreise 3,1 2,0-4,2
Region 2,8 1,9-37
" ISMAC (Italy)*
EUROCAT 2,48 B S HelEn)

6,15 Mainz (Germany)**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene

Mit dem Auftreten von acht Fallen mit Omphalocele kam
es zum Anstieg der Pravalenz gegeniber den letzten
funf Jahren.

Die Jahrespravalenz betragt 4,6 pro 10.000 Geborene
und liegt Uber der oberen Konfidenzgrenze der Basis-
pravalenz der Jahre 1994-2003. Besonders deutlich wird
dies bei der alleinigen Betrachtung der GrofRstadte. In
den Landkreisen ist die Pravalenz auch 2004 stabil.

Im europdischen Vergleich liberschreitet Sachsen-Anhalt
die durchschnittliche Pravalenz deutlich.

zusétzliche Angaben:

2 x Lebendgeborene

Schwangerschafts- 2 x Spontanaborte
ausgang 3 x induzierte Aborte

1 x unbekannt

4 x mannlich
Geschlecht 3 x weiblich

1 x unbekannt
Anzahl isolierter 2 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 6 x MCA

In finf Fallen wurde die Diagnose durch eine pranatale
Diagnostik gestellt. Der geringere Teil der Kinder mit
Omphalocele wurden lebend geboren, in finf Féllen kam
es zu einem induzierten- bzw. Spontanabort.

Wie aus der Literatur bekannt, geht die Omphalocele
haufig mit weiteren Fehlbildungen einher. Das wird auch
in unserer Auswertung deutlich. So liegen in sechs Fal-
len weitere Fehlbildungen vor und nur in zwei Féllen
besteht die Omphalocele isoliert.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder {ibergeordnete Syndrome:

» Edwards Syndrom (Trisomie 18)

» Fehlbildung der Arteria epigastrica dextra

» V. a. Cantrell Pentalogie (nur Angaben der prana-
talen Ultraschallfeindiagnostik, leider keine Verfol-
gung des Falles mdglich)

» SCHISIS-Assoziation, Holoprosencephalie-Syndrom,
craniofaciale Dysmorphie, komplexe Fehlbildung
von Herz, Thorax, Darm, Gaumenspalte

»  Ductus omphaloentericus

» Gemeinsamer Vorhof, Segmentationsdefekt der
Lunge

6,0

30 +
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g
4
g

20 +

Pravalenz/10.000 Geborene

94 | 795 | 96 | 97 | "98 | 99 | 00 | 01 | "02 | 03 | ‘04
P 00 | 00 | 34 |52 | 19 | 35| 32 | 22 | 39 | 29 | 46
BP| 28 | 28 | 28 | 28 | 28 | 28 | 28 | 28 | 28 | 28 | 28

Abb. 38: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Omphalocele in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Omphalocele pro 2.188 Geborene beobachtet.
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12.32 Gastroschisis (Q79.3)

Trend im
Prévalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg:
1 x Dessau 8 18,6 N
3 x Halle
4 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Aschersleben/
StaRfurt 7 53 N
2 x Bitterfeld
1 x Bordekreis
1 x Halberstadt
1 x Wittenberg
Sachsen-Anhalt: 15 8,6 )

Gastroschisis (1994 bis 2003)

Basispréavalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 2,6 0,7-45
Landkreise 3,1 2,0-4,2
Region 3,0 2,0-3,9
035 T Italy)*
EUROCAT 173 35 Tuscany (aly)

5,83 Mainz (Germany)**

*/** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Pravalenz/10.000 Geborene

Eine deutliche Zunahme der Jahrespravalenz ist bei der
Gastroschisis zu beobachten. So liegt die Prévalenz in
Sachsen-Anhalt mit 8,69 pro 10.000 Geborene deutlich
Uber der oberen Konfidenzgrenze der Basispravalenzen.
Die Zunahme wird besonders im Bereich der GroRstadte
deutlich, aber auch in den Landkreisen kann dieser
Trend nachvollzogen werden.

Im europaischen Vergleich ragt die Pravalenz ebenfalls
deutlich heraus.

Aus diesem Grunde werden wir das Thema in unserem
Jahresbericht gesondert betrachten (s. Kapitel 16).

zusatzliche Angaben:

Schwangerschafts- 14 x Lebendgeborene

ausgang 1 x induzierter Abort
9 x mannlich

CEEE s 6 x weiblich

Anzahl isolierter 8 x isoliert

Fehlbildungen/MCA 7 x MCA

Eine pranatale Diagnostik wurde in 13 Féllen durchge-
fuhrt. Der Uberwiegende Teil (14 Kinder) wurde lebend
geboren, nur einmalig kam es zu einem induzierten
Abort.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen:

» Aortenisthmusstenose

Bekanntermal3en kann die Gastroschisis mit Fehlbildun-
gen des Darmtraktes einhergehen, wie dies auch bei
sechs der 15 Geborenen der Fall war:

» Jejunalatresie und persitierender Ductus ompha-
loentericus

» Jejunal- und Colonatresie
» lleum- und Colonatresie
» Meckeldivertikel

» Mesenterium ileocolicum comune, Malrotation des
Darmes

» Malrotation des Colon

10,0
90 +
80
70 +
6,0
50
40 + —
30+

Pravalenz/10.000 Geborene
4
|
4

95 | 96 | 97 | 98 | 99 | "00 | 01 | 02 ‘04

Bp| 30 | 30 |30 | 30|30 |30 30| 30| 30]|30]30

Abb. 39: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gastroschisis in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen Anhalt eine
Gastroschisis pro 1.1637 Geborene beobachtet.
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Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle 0 0 = Basis-
und Magdeburg: bereich
Landkreise:
1 x Merseburg/
Querfurt Z e 0
1 x Ohrekreis
= Basis-
Sachsen-Anhalt 2 1,1 bereich

Prune-belly-Sequenz (1994 bis 2003)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
Grofstddte 1,1 -0,1-2,4
Landkreise 0,8 0,2-1,3
Region 0,9 04-14

EUROCAT Keine Angaben Keine Angaben

Im Jahr 2004 wurden zwei Falle mit Prune-belly-Sequenz
aus den Landkreisen berichtet. Die Gesamtpravalenz
liegt im Bereich der Basispravalenz der Jahre 1994-
2003.

Im internationalen Vergleich ist auf Grund fehlender
Daten der EUROCAT-Zentren hier keine exakte Bewer-
tung moglich. In der Literatur wird das Auftreten einer
Prune-belly-Sequenz bei 1:35.000 bis 1:50.000 Schwan-
gerschaften beschrieben.

Prune-belly-Sequenz (Q79.4)

zusétzliche Angaben:

S S E 2 x induzierte Aborte
ausgang
Geschlecht 2 x mannlich

Die pranatale Diagnose einer Prune-belly-Sequenz wur-
de jeweils in der 16. bzw. 17. SSW gestellt und die
Schwangerschaft daraufhin beendet. Assoziierte Fehlbil-
dungen lagen bei beiden Feten It. Obduktionsbefund
nicht vor.

30

Prévalenz/10.000 Geborene
4
4 |
4
4
4

1

94 | 95 | "96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | 02 | '03 | ‘04

Bp| 09 | 09 | 09|09 |09 |09 |09 09|09 ]09 |09

Abb. 40: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Prune-belly-Sequenz in der Erfassungsregion seit
1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt eine Prune-
belly-Sequenz pro 8.750 Geborene beobachtet.
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Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stédte Dessau, Halle
und Magdeburg: = Basis-
4 x Halle 1 e bereich
6 x Magdeburg
Landkreise:
4 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Anhalt-Zerbst
1 x Aschersleben/
StaRfurt
1 x Bitterfeld .
3 x Halberstadt 19 14,4 e
1 x Kéthen
2 x Mansfelder Land
1 x Merseburg/
Querfurt
3 x Ohrekreis
1 x Stendal
1 x WeilRenfels
. = Basis-
Sachsen-Anhalt: 29 16,6 bereich

Down-Syndrom (1994 bis 2003)

Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 21,6 16,1-27,2
Landkreise 14,5 12,1-16,8
Region 16,0 13,8-18,2
EUROCAT 17,86 Rz el

35,52 Paris (France)**

*/** Zentren mit niedrigster bzw. hdchster Pravalenz/10.000 Geborene

Die Zahl der Félle mit Down-Syndrom ist in den letzten
Jahren in Sachsen-Anhalt relativ gleichbleibend. Die
ermittelte Jahrespravalenz von 16,6 pro 10.000
Geborene liegt fast exakt im Bereich der Basispravalenz
der Jahre 1994-2003. Auch das Verhéltnis zwischen
GrofRstadten und Landkreisen ist ausgeglichen.

Im europdischen Vergleich ist die ermittelte Jahrespra-
valenz im mittleren Bereich gelegen, wobei auch hier
eine deutliche Schwankungsbreite zwischen den einzel-
nen EUROCAT-Zentren deutlich wird.

zusétzliche Angaben:

14 x Lebendgeborene
1 x Spontanabort

gsgvganngerschaﬂs- 13 x induzierte Aborte
gang 1 x Lebendgeborenes, nach 7 Tagen
verstorben
14 x méannlich
el 15 x weiblich
Anzahl isolierter 16 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 13 x MCA

Down-Syndrom - Trisomie 21 (Q90.)

Bei 14 Schwangerschaften war durch Pranataldiagnostik
mittels Amniocentese die Diagnose einer Trisomie 21
gestellt worden. Die Indikation zur Durchfihrung einer
TAC wurde uns nicht in jedem Fall mitgeteilt. Nur von
einer Frau wurde ein pathologischer Triple-Test berich-
tet. Bei elf Schwangerschaften sei ein pranataler Ultra-
schall zwischen der 14. und 22. SSW erfolgt, welcher
hierbei in finf Fallen einen unauffélligen Befund ergeben
hatte. Bei den Uibrigen Sonographiebefunden dominieren
als Softmarker das Nackenhygrom, die Nackenfalte, die
singuldare Nabelarterie, die Pyelektasie, die Ventriculo-
megalie, Plexuszysten und White spots. Interessanter-
weise wurden sonographisch nur in wenigen Fallen Hin-
weise auf das Vorliegen eines Vitium cordis, z. B. eines
AV-Kanals gesehen. Wie zu erwarten, wiesen jedoch die
Geborenen mit Down-Syndrom Uberwiegend cardiale
Begleitfehlbildungen auf. Die fir die Trisomie 21 typi-
schen auBerlichen Stigmata werden bei der Beurteilung,
ob eine Fehlbildungskombination vorliegt, aulRer Betracht
gelassen. Weitere Angaben zum Down-Syndrom finden
sich in Kapitel 13.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA)
oder Ubergeordnete Syndrome:

2 x Kompletter AV-Kanaldefekt

V. a. inkompletter AV-Kanal-Defekt

3xASD I, VSD

ASD I, PDA bei Reifgeborenem
Pulmonalklappenatresie, ASD, Trikuspidalinsuffizienz

Defekt des Vorhof- und Kammerseptums, PDA bei
Reifgeborenem, Nierenhypoplasie

» Mitralklappeninsuffizienz und dilatative Uropathie
Il. Grades

» Mesenterium ileocolicum commune
» Segmentationsdefekt der Lunge

» Dolichocephalus, Segmentationsdefekt der Lunge,
Urethralstenose

v Vv Vv Vv Vv Vv
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Pravalenz/10.000 Geborene

94 | 95 | 96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | 02 | 03 | 04
P 79 | 156 | 168 | 16,5 | 184 | 17,3 | 159 | 186 | 163 | 13,5 | 16,6
BP | 16,0 | 16,0 | 16,0 | 16,0 | 16,0 | 16,0 | 160 | 160 | 16,0 | 16,0 | 16,0

Abb. 41: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Down-Syndrom in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Down-
Syndrom pro 603 Geborene beobachtet.
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12.35 Patau-Syndrom - Trisomie 13 (Q91.4-Q91.7)

Trend im Im Jahr 2004 wurde kein Fall eines Kindes oder Feten
Pravalenz Vergleich mit Trisomie 13 gemeldet. Auf Grund der Seltenheit der
Anzahl /10.000 zur Erkrankung ist eine Wertung in Bezug auf die
Geborene Basis- europaischen Daten nicht sinnvoll.
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg: 0 0 v 50
Landkreise: 0 0 ¥ 40 + _
Sachsen-Anhalt: 0 0 ¥ 30+
20 +

Préavalenz/10.000 Geborene
L 4

Patau-Syndrom (1994 bis 2003)

OA
o o
C w—

I][]ﬂ””

Basisprévalenz Konfidenzintervall (Cl 95%) ETE 97 | “98 | '99 | ‘00 03 | ‘04
/10.000 Geborene /10.000 Geborene
P[00 | 13|11 |31 |39]09|05] 11| 11| 12]00
GroRstadte 2,2 0,4-4,0 Bp| 13 | 1,3 | 13 | 13|13 |13 [ 13 [ 13 | 13 | 13 | 13
Landkreise 1,1 04-1,7
Region 1,3 0,7-2,0 Abb. 42: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Patau-Syndrom in der Erfassungsregion seit 1994
0,23 Malta*
EUROCAT 1,50 PR . " ) )
53 Mainz (Germany) Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt kein Patau-
*/** Zentren mit niedrigster bzw. hichster Prévalenz/10.000 Geborene Syndrom (Trisomie 13) beobachtet.
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Trend im
Pravalenz Vergleich
Anzahl /10.000 zur
Geborene Basis-
pravalenz
Stadte Dessau, Halle
und Magdeburg: 5 11,6 N
5 x Magdeburg
Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Aschersleben/
Stafurt 2 £ w
1 x Burgenlandkreis
1 x Jerichower Land
1 x Stendal
Sachsen-Anhalt: 10 5,7 N
Edwards-Syndrom (1994 bis 2003)
Basispravalenz Konfidenzintervall (Cl 95%)
/10.000 Geborene /10.000 Geborene
GroRstadte 3,4 1,2-55
Landkreise 2,2 1,3-3,1
Region 2,4 1,6-3,3
0,68 ECEMC (Spain)*
EUROCAT 3,64

9,71 Paris (France)**

*/** Zentren mit niedrigster bzw. hdchster Pravalenz/10.000 Geborene

Die Zahl der Kinder mit Edwards-Syndrom ist im Ver-
gleich zu den Vorjahren deutlich ansteigend, insbeson-
dere in der Stadt Magdeburg mit finf Fallen. Die Prava-
lenz ist insgesamt deutlich oberhalb der Basispravalenz
der Jahre 1994-2003 zu sehen. Ursachlich kénnte hier
jedoch auch ein besseres Meldeverhalten aus den Pra-
xen der Humangenetik sein, deren Félle bei zytogeneti-
scher Sicherung erfasst sind.

Die ermittelte Jahresprévalenz von 5,7 pro 10.000

Geborene liegt im europaischen Vergleich im mittleren
Bereich.

zusatzliche Angaben:

8 x induzierte Aborte

;(jzgwaanngerschaﬂs- 1 x Totgeborenes
gang 1 x Lebendgeborenes, in 7 Tagen verstorben
5 x mannlich
il 5 x weiblich
Anzahl isolierter 2 x isoliert
Fehlbildungen/MCA 8 x MCA

Im Rahmen der Préanataldiagnostik waren ultraso-
nographisch bei sechs Feten pathologische Befunde
erhoben worden: 1 x Hydrops fetalis (14. SSW), 1 x Nacken-
hygrom und Oesophagusatresie (19. SSW), 2 x singula-
re Nabelschurarterie (16. SSW), 1 x unterbrochener
Aortenbogen (20. SSW) und 1 x Spina bifida mit Vitium
cordis (18. SSW).

Edwards-Syndrom - Trisomie 18 (Q91.0-Q91.3)

Bei acht Frauen war eine Amniocentese durchgefiihrt
worden mit dem Ergebnis einer Trisomie 18. Die Diagno-
se hatte in allen Fallen eine Beendigung der Schwanger-
schaft durch eine Abruptio zur Folge.

Bei einem Kind handelte es sich um ein Frilhgeborenes
der 28. SSW, bei dem die Diagnose pranatal nicht be-
kannt war. Das Kind verstarb unmittelbar postnatal. Inte-
ressanterweise hatte diese Mutter bereits zwei Spontan-
aborte (davon 1x 45,X0-Karyotyp) sowie ein fehlgebilde-
tes Lebendgeborenes (DD: Edwards-Syndrom) in der
Eigenanamnese.

Insgesamt wiesen, so angegeben, die Kinder mit
Edwards-Syndrom dem Krankheitsbild typische Fehlbil-
dungen auf. Bei zehn beobachteten Fallen war das Ge-
schlechtsverhaltnis ausgeglichen.

Beobachtete Fehlbildungen bei Kindern mit
Edwards-Syndrom:

» Oesophagusatresie mit Fistel (Typ lllb n. VOGT),
Lungenhypoplasie, Pankreas anulare, Meckeldiver-
tikel, Polydactylie, Fehlen des Radius, VSD, Mic-
rostomie, Micrognathie, Ohrauffélligkeiten

» Oesophagusatresie ohne Fistel; Deformitat der
Hand

» Analatresie ohne Fistel, VSD, Lungenhypoplasie,
Zwerchfelldefekt, Meckeldivertikel, Hufeisenniere,
Duplikatur des Ureter, multiple Nierenarterien, Syn-
dactylie, Kamptodactylie, craniofaciale Dysmorphie,
Ohrauffalligkeiten (Frihgeborenes 28. SSW, p. n.
verstorben)

» Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Klumpful3,

» Hypoplasie der Aorta, unterbrochener Aortenbogen
(Geschwisterkind: Fallot Tetralogie)

» Lumbosacrale Myelomeningocele mit Hydrocepha-
lus, VSD

» Omphalocele, Pes adductus, Sattelnase, Ohr-
dysplasie

» Hufeisenniere, Unterarmverkiirzung, bds. Handfehl-
stellung bds., solitdre Nabelschnurarterie
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Prévalenz/10.000 Geborene

94 | "95 | "96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | 02 | 03 | ‘04
P 13 139 | 11|21 | 10 |17 |16 | 33 | 34 | 35 | 57
BP | 24 | 24 | 24 | 24 | 24 | 24 | 24 | 24 | 24 | 24 | 24

Abb. 43: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Edwards-Syndrom in der Erfassungsregion seit 1994

Im Jahr 2004 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Edwards-Syndrom (Trisomie 18) pro 1.750 Gebo-
rene beobachtet.
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Im Folgenden werden alle in Sachsen-Anhalt im Jahr
2004 beobachteten Indikatorfehlbildungen nach der
prozentualen Haufigkeit des Auftretens insgesamt und im
Stadt-Land-Vergleich sowie nach dem Auftreten in den
einzelnen Grofdstddten und Landkreisen getrennt
dargestellt (Abb. 44).

Hintergrund dieser Analyse ist, dass die vom ICBDMS
vorgegebenen und exakt definierten Indikatorfehl-
bildungen im Falle eines Pravalenzanstieges auf die
Einwirkung einer exogenen Noxe hinweisen kénnen.

In Bezug auf alle 17.500 Geborenen in Sachsen-Anhalt
zeigt sich 2004 ein geringer Anstieg der Rate der
Indikatorfehlbildungen auf 1,7 % (2003: 1,5 %; 2002:
1,6 %; 2001: 1,4 %; 2000: 1,4 %).

Bei differenzierter Betrachtung der einzelnen Fehl-
bildungen ist die relative Zunahme unter anderem auf
den Anstieg der Falle bei Spina bifida (acht Falle mehr
als 2003) und Gastroschisis (elf Falle mehr als 2003)
zuriickzufiihren. Hier zeigen sich die ermittelten Jahres-
pravalenzraten deutlich oberhalb der Basispravalenzen
der Jahre 1994-2003.

Wie auch im Vorjahr deutlich, 18Rt sich ein Stadt-Land-
Unterschied darstellen (2,3 % vs. 1,5 %).

Indikatorfehlbildungen, insgesamt

Im GroRstadt-Vergleich weist Magdeburg mit 3,2 % die
héchste Rate der Indikatorfehlbildungen auf, gefolgt von
Halle mit 1,7 % und Dessau mit 1,4 %. Interessanter-
weise war Dessau im Jahr 2003 mit einer Rate von 3,5 %
deutlich héher gelegen.

Die auch im Landkreis-Vergleich zu erkennenden
Schwankungen Uber die einzelnen Jahre lassen sich
sicherlich mit der Seltenheit der Fehlbildungen und der
relativ geringen Geborenenrate als BezugsgrofRe in den
einzelnen Stadten und Regionen erklaren. Die Ent-
wicklung der Raten der Indikatorfehlbildungen in GroR3-
stadten und Landkreisen wird in Abb. 46 dargestellt.
Insgesamt ist jedoch, wie bereits erlautert, ein Anstieg
der Indikatorfehlbildungsrate zu erkennen.

Anzahl Anteil (in %)

Stadte Dessau, Halle und
Magdeburg o e
Landkreise 197 1,5

Sachsen-Anhalt 294 1,7

Magdeburg (56)

13,2

Kothen (11) |

12,5

12,3

Altmarkkreis Salzw edel (17) |

Bernburg (10) 1

12,3

Saalkreis (11) 1

12,1

Halberstadt (11) |

12,1

Stendal (19) |

12,0

Bitterfeld (12) |

11,9

Schénebeck (9) |

11,8

Halle (34) |

11,7

Ohrekreis (14) |

11,6

11,5

Jerichow er Land (10) |

Dessau (7) 1

11,4

Aschersleben/Stallfurt (9) 1

11,4

Merseburg/Querfurt (14) |

11,4

Sangerhausen (5) 1

11,3

Anhalt-Zerbst (6) |

11,2

Bordekreis (6) 1

11,2

Mansfelder Land (7) |

11,2

Wittenberg (9)

11,2

10,9

Burgenlandkreis (9)
Wernigerode (4)
Weilenfels (2)
Quedlinburg (2)

| S— N
=04
| —

0,0 0,5

1,0 1,5 2,0 2,5 3,0

O Haufigkeit in %

35

Abb. 44:

Rate aller Indikatorfehlbildungen in den Landkreisen und kreisfreien Stadten 2004
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Im Hinblick auf die Schwangerschaftsausgange bei
Geborenen mit Indikatorfehlbildungen l&dsst sich keine
wesentliche Veranderung im Vergleich zu den Vorjahren
erkennen. Zirka drei Viertel der Kinder kommen lebend
zur Welt.

Bei einer von finf wird die Schwangerschaft aus
medizinischer Indikation vorzeitig beendet. Die Rate der
Spontanaborte ab der 16. SSW und der Totgeborenen ist
annadhernd gleich.

76.2%

1,0%

19,4%

2,0% 1.4%

@ Lebendgeborene O Totgeborene M Spontanaborte O induZzierte Aborte @ unbekannt

Abb. 45: Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit
Indikatorfehlbildungen

Prévalenz/10.000 Geborene

3,0%

2,5% 4

2,0% 4

1,5%

1,0%

0,5%

0,0% -

1994 1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004

OGroRstadte MLandkreise

Abb. 46:

Indikatorfehlbildungen des ICBDMS gesamt (1994
bis 2004). Vergleich der Haufigkeit ihres Auftretens
(in %) in den GroRstadten und Landkreisen
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13 Analyse der festgestellten genetisch bedingten
Erkrankungen, Sequenzen, Assoziationen, Komplexe,
Embryopathien und Chromosomenaberrationen

Nachfolgend werden die pranatal und in der Neugebo-
renenperiode erfassten o. g. Entitdten analysiert. Neben
einer Aufsplittung aufgetretener ,Erkrankungen® werden

13.1 Chromosomenaberrationen

Folgende Chromosomenaberrationen wurden dokumen-
tiert:

» 29 x Down-Syndrom (freie Trisomie 21)
» 10 x Edwards-Syndrom (freie Trisomie 18)
» 5 xgonosomale Trisomie
4 x 47, XXX
1x47XYY
» 4 x Turner- Syndrom:
1 x45,X
2 x45,X/46,XX
1 x 45,X, 46,XX, 47 XXX
» 1 xTripoloidie
» 1 x Deletionssyndrom Chromosom 12:
46,XX ,12921.2-q22
» 1 x Deletionssyndrom Chromosom 15:
46,XY, del15
» 1 xChimare: 46,XY, 46,XX
» 1 x Cri-du-chat-Syndrom, 46,XY,(del5) (5g-)

Von den 55 dokumentierten Chromosomenanomalien
sind 39 autosomale Trisomien (70,9 %). Das Down-
Syndrom trat in der Gruppe der autosomalen Trisomien
erwartungsgemal mit 29 Fallen (74,4 %) am haufigsten
auf. Bei 35 Féllen (63,6 %) war die Chromosomen-
stdrung schon pranatal festgestellt worden.

Geschlecht Anzahl Anteil
(in %)
Mannlich 23 41,8
Weiblich 30 54,6
Keine Angaben 2 3,6
Gesamt 55 100

Geschlechtsverteilung: 3 : ¢ =0,77

Im Gegensatz zu den Vorjahren kann eine Knabenwen-
digkeit (Androtropie) bei den Chromosomenaberrationen
nicht ermittelt werden. In diesem Jahr Uberwiegen die
weiblichen Fille.

Angaben zur Geschlechtsverteilung, dem Ausgang der
Schwangerschaft und dem Alter der Frau zur Geburt des
Kindes dargestellt.

Schwangerschaftsausgang Anzahl Anteil
(in %)
Lebendgeborene 26 47,3
Induzierte Aborte 22 40,0
Spontanaborte ab 16. SSW 2 3,6
Totgeborene 1 1,8
Keine Angaben 4 7,3
Gesamt 55 100

Die Analyse der Schwangerschaftsausgéange zeigt, dass
ca. die Halfte der diagnostizierten Kinder mit Chromoso-
menaberrationen lebend geboren wurden. In 40 % wurde
ein induzierter Abort vorgenommen. Hier ist eine gegen-
satzliche Entwicklung zum Vorjahr zu beobachten. 2003
wurden 51 % der Schwangerschaften mit Chromoso-
menaberrationen durch einen induzierten Abort beendet.
Der Anteil der Totgeborenen und Spontanaborte blieb
auch in diesem Jahr gegenuber dem Vorjahr gleich.

Altersgruppe Anzahl Anteil
(in %)
Unter 20 Jahre 3 55
20 bis 24 Jahre 7 12,7
25 bis 29 Jahre 7 12,7
30 bis 34 Jahre 13 23,6
35 bis 39 Jahre 14 25,5
Ab 40 Jahre 10 18,2
Keine Angaben 1 1,8
Gesamt 55 100

Zwei Drittel aller Chromosomenaberrationen wurden bei
Frauen ab 30 Jahren festgestellt, wobei 43,7 % der Frau-
en 35 Jahre und alter waren. Im Jahr 2003 waren 37,3 %
der Frauen mit einem betroffenen Kind 35 Jahre und
alter. Deutlich wird, dass 2003 die Altersgruppe der ab
40-jahrigen Frauen mit 11,8 % Chromosomenaberratio-
nen nicht so stark betroffen war, wie in diesem Jahr. Der
Anteil der Altersgruppen der 35- bis 39-jahrigen Frauen
dagegen blieb konstant bei 25,5 %. Das Durchschnittsal-
ter bei Schwangeren mit einer festgestellten Chromoso-
menaberration des Kindes liegt 2004 bei 32,3 Jahren,
2003 lag es bei 31,4 Jahren.

13.2 Genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen

In diesem Jahr betrachten wir die Stoffwechseldefekte in
einem gesondertem Abschnitt (siehe Jahresbericht des
Zentrums fiir Neugeborenenscreening, Kapitel 18), ein
Vergleich mit den Daten der Vorjahre ist somit nur be-
dingt mdglich. Folgende genetisch bedingte/mitbedingte
Erkrankungen, die mit dem Auftreten von Fehlbildungen
einhergehen, wurden dokumentiert:

1 x Acardius acephalus

1 x Achondroplasie

6 x Arnold- Chiari Syndrom

1 x Arthrogryposis multiplex congenita
2 x Dandy-Walker Syndrom

1 x Morbus Hirschsprung

v v v v v v
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3 x Holoprosencephalie-Syndrom

5 x Linksherzhypoplasie-Syndrom

2 x Klippel-Trenaunay-Weber-Syndrom
1 x Kurzrippen-Polydactylie-Syndrom

1 x Polysyndactylie

4 x Polyzystische Nieren

1 x Schizencephalie

1 x Sichelzellanéamie

1 x Syndactylie Typ Ill

1 x Thanatophore Dysplasie , Kleeblattschadel-
syndrom

» 1 x Pseudohermaphroditismus
» 1 xWiedemann-Beckwith-Syndrom
» 1 x Williams-Beuren-Syndrom

v v v v v v v v v Vv

Es wurden im Jahr 2004 35 Kinder mit einer genetisch
bedingten oder mitbedingten Erkrankung gemeldet.

Geschlecht Anzahl Anteil
(in %)
Mannlich 18 51,4
Weiblich 15 429
Keine Angaben/Unklar 2 5,7
Gesamt 35 100

Geschlechtsverteilung: 3 : 9= 1,2

In der Gruppe der Geborenen mit genetisch beding-
ten/mitbedingten Erkrankungen ist eine zu erwartende
Knabenwendigkeit anzutreffen, die in der Grofenord-
nung des Vorjahres liegt.

Schwangerschaftsausgang Anzahl Anteil
(in %)
Lebendgeborene 20 57,1
Induzierte Aborte 13 37,1
Spontanaborte ab 16. SSW 0 0,0
Totgeborene 1 29
Keine Angaben 1 29
Gesamt 35 100

Die Auswertung der Schwangerschaftsausgdnge macht
deutlich, dass der Grofteil der Kinder lebend geboren
wurde. In 37,1 % wurde eine Abortinduktion vorgenom-
men. Bei der grof3en Anzahl von 30 Fallen (85,7 %) wur-
de eine pranatale Diagnostik durchgefiihrt, bei 23 (65,7 %)
von diesen wurde ein pathologischer Befund erhoben.

Altersgruppe Anzahl Anteil
(in %)
Unter 20 Jahre 1 2,8
20 bis 24 Jahre 14 40,0
25 bis 29 Jahre 8 22,9
30 bis 34 Jahre 5 14,3
35 bis 39 Jahre 4 11,4
Ab 40 Jahre 1 2,9
Keine Angaben 2 5,7
Gesamt 35 100

Die Auswertung der Altersverteilung zeigt, dass 40 % der
betroffenen Frauen in der Altersgruppe 20-24 Jahre zu
finden sind. Dies ist nach wie vor ein Gegensatz zur
Altersverteilung bei den Chromosomenaberrationen. Bei
den genetisch bedingten/mitbedingten Erkrankungen
sind die Frauen lber 30 Jahre weniger betroffen. Die
meisten Frauen, die 2004 in Sachsen-Anhalt ein Kind
bekamen (31,8 %) waren in der Altersgruppe 25 bis 29
Jahre zu finden. Das Durchschnittsalter der Miitter liegt
2004 bei den genetisch bedingten/mitbedingten Erkran-
kungen bei 27,5 Jahren.

13.3 Sequenzen/Assoziationen/Komplexe

Folgende Sequenzen/Assoziationen/Komplexe wurden
dokumentiert:

» 4 x Amniotische Schnirfurchen (ADAM-Komplex)

» 2 x Prune-belly-Syndrom

» 1 x Caudales Regressionssyndrom

» 1 x SCHISIS-Assoziation und Holoprosencephalie

» 6 x Potter-Sequenz

» 2 x Pierre-Robin-Sequenz

» 1xVATER-Assoziation
Geschlecht Anzahl Anteil

(in %)

Mannlich 10 58,8
Weiblich 7 41,2
Keine Angaben 0 0,0
Gesamt 17 100

Geschlechtsverteilung: 3 : 2= 1,4

Bei 17 Kindern wurden Sequenzen/Assoziationen/
Komplexe ermittelt, damit waren es im Jahr 2004 mehr
als im Vorjahr (2003: neun Falle). Im Geschlechts-
vergleich Uberwiegen die Jungen.

Schwangerschaftsausgang Anzahl Anteil
(in %)
Lebendgeborene 6 35,3
Induzierte Aborte 11 64,7
Gesamt 17 100

Die Mehrzahl der Schwangerschaften mit Sequen-
zen/Assoziationen/Komplexen wurden medizinisch indu-
ziert vorzeitig beendet. In 13 Féllen (76,4 %) bestand ein
pathologischer Pranatalbefund.

Altersgruppe Anzahl Anteil
(in %)
Unter 20 Jahre 1 5,9
20 bis 24 Jahre 3 17,7
25 bis 29 Jahre 5 29,4
30 bis 34 Jahre 4 23,5
35 bis 39 Jahre 3 17,6
Keine Angaben 1 59
Gesamt 17 100

Das Alter der Mitter von Geborenen mit Sequenzen/
Assoziationen/Komplexen unterscheidet sich nicht deut-
lich von der Altersverteilung Schwangerer im Jahr 2003.
Das Durchschnittsalter betragt 27,9 Jahre.
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13.4 Embryopathien/Fetopathien/congenitale Infektionen

Folgende Embryopathien/Fetopathien wurden dokumen-
tiert:

» 3 x Alkoholembryopathie (mit Dysmorphien)

Aufgrund der kleinen Fallzahl kénnen keine weiteren
Differenzierungen vorgenommen werden.

Geschlecht Anzahl
Mannlich 2
Weiblich 1
Schwangerschaftsausgang Anzahl
Lebendgeborene 3

Das Alter der Mtter lag zwischen 35 und 39 Jahren. Nur
bei einem Kind war eine pranatale Wachstumsverzdge-
rung gesehen worden, bei den lbrigen zwei Fallen ist
wahrscheinlich keine Préanataldiagnostik durchgefiihrt
worden. Auch in diesem Jahr stellt die Mitteilung von nur
drei Féllen sicherlich eine Unterreprdsentation der
Embryopathien/Fetopathien und congenitalen Infektionen
dar. Selbiges wurde auch im vorigen Jahr beobachtet
und ausflhrlich diskutiert. Als mdgliche Ursachen wurde
eine Diagnosestellung bei der embryonalen Alkoho-
lembryopathie, welche selten zum Zeitpunkt der Geburt
erfolgt, angesehen.
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14 Analyse fehlbildungsbedingter Abortinduktionen

Im Jahr 2004 wurden dem Fehlbildungsmonitoring Daten
zu 69 medizinisch induzierten Aborten zur Kenntnis
gebracht. Es handelte sich Gberwiegend um Mitteilungen
aus pathologisch-anatomischen Instituten sowie auch
von Kollegen, welche eine prénatale Feindiagnostik
durchfithren. Hierbei ist anzumerken, dass in einigen
Fallen eine Mitteilung zum Vorliegen einer groflen
Fehlbildung beim Feten vorlag (z. B. durch den
pranatalen Ultraschall), aber nicht in allen Fallen auch
das Ergebnis der angegebenen Abruptio, bzw. ggf. ein
Obduktionsbefund eruiert werden konnte. Bei fehlender
Befundbestédtigung wurden die gemeldeten pranatalen
Befunde z. T. auch nicht mit in die Auswertung
einbezogen, auller z. B. bei zusétzlich bekannten
Chromosomenbefunden (Down-Syndrom).

Einige Abruptiones werden auflerhalb von Sachsen-
Anhalt durchgefiihrt, zum anderen wissen wir auch von
Fallen, wo keine Obduktion beim Feten veranlasst
wurde. Hier méchten wir zukiinftig um eine vollsténdigere
Fehlbildungsmeldung bitten. Wichtig sind fur uns
Informationen, wo ggf. bestimmte Untersuchungen
durch-gefiihrt wurden, um von Seiten des Fehlbildungs-
monitoring eventuell eine Recherche zur endgultigen
Diagnose durchfiihren zu kénnen.

Im Folgenden werden die Daten zu den medizinisch
induzierten Aborten nach dem Vorliegen von ZNS-
Fehlbildungen, Chromosomenaberrationen sowie multiplen
congenitalen Malformationen dargestellt.

14.1 Fehlbildungen des Zentralnervensystems

Folgende Fehlbildungen wurden dokumentiert:
Anencephalie

Craniorhachischisis

Exencephalie

Spina bifida (mit und ohne Hydrocephalus)
Arnold-Chiari-Syndrom
Dandy-Walker-Syndrom

Meningocele

Meningomyelocele

Holoprosencephalie

Corpus callosum Agenesie

Congenitaler Hydrocephalus

v v v v v Vv Vv Vv Vv Vv Vv

Geschlechtsverteilung:
» 14 Knaben : 9 Madchen : 2 x wurde kein Geschlecht
mitgeteilt (Geschlechtsverhaltnis 3 : ¢ = 1,6)

Alter der Schwangeren:

Altersgruppe Anzahl Anteil (in %)
Unter 20 Jahre 1 4,0
20 bis 24 Jahre 9 36,0
25 bis 29 Jahre 3 12,0
30 bis 34 Jahre 5 20,0
35 bis 39 Jahre 3 12,0
Ab 40 Jahre 2 8,0
Keine Angaben 2 8,0
Gesamt 25 100

Gestationsalter zur Befunderhebung bzw. Abruptio:

Gestationsalter des Anzahl Anteil
Feten/Kindes zum (in %)
Zeitpunkt der
Diagnosestellung
11. bis 16. SSW 11 44,0
17. bis 19. SSW 6 24,0
20. bis 21. SSW 4 16,0
22. bis 24. SSW 1 4,0
Nach der 24. SSW 0 0,0
Keine Angaben 3 12,0
Gesamt 25 100
Gestationsalter des Anzahl Anteil
Feten/Kindes zum (in %)
Zeitpunkt der Abruptio
12. bis 16. SSW 4 16,0
17. bis 19. SSW 10 40,0
20. bis 21. SSW 5 20,0
22. bis 24. SSW 5 20,0
Nach der 24. SSW 1 4,0
Keine Angaben 0 0,0
Gesamt 25 100

Weitere Pranatalbefunde:

» 2 x Alpha-Fetoprotein-Bestimmung
(1 x pathologisch, 1 x Normalbefund)

» PAPP-A, Triple-Test (Normalbefund)
» 4 x Amniocentese (unauffélliger Karyotyp)
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14.2 Chromosomale Aberrationen

Folgende Aberrationen wurden von abortierten Feten Gestationsalter zur Abruptio:
mitgeteilt:
» Down-Syndrom (13 x freie Trisomie 21) Gestationsalter des Anzahl Anteil
. . . Feten/Kindes zum in %
> E.dwa_rds-Syndrom (8 x freie Trisomie 18, 1 x wurde Zeitpunkt der Abruptio (in %)
die Diagnose postnatal gestellt)
»  Turner-Syndrom-Mosaik (45,X0, 46,XX, 46,XXX) 14. bis 16. SSW 4 18,2
Geschlechtsverteilung: 17. bis 19. SSW 10 485
20. bis 21. SSW 5 22,7
12 Knaben : 10 M&dchen
(Geschlechtsverhéltnis 3 : ¢ = 1,2) 22. bis 24. SSW 2 9.1
Alter der Schwangeren: Nach der 24. SSW 1 45
Keine Angaben 0 0,0
Altersgruppe Anzahl Anteil (in %)
Gesamt 22 100
Unter 20 Jahre - -
20 bis 24 Jahre 1 45 Weitere Préanatalbefunde:
: » 1 x pathologischer Befund Alpha-Fetoprotein
25 bis 29 Jahre 2 9,1 .
» 1 x pathologischer Befund R-HCG
30 bis 34 Jahre S 22,7 » 1 x pathologischer Befund Triple-Test
35 bis 39 Jahre 8 36,4 » Ultraschallbefund auffallig: 14 x (3 x keine Angaben
zur SSW, 11 x zwischen der 14. und 22. SSW)
Ab 40 Jahre 6 27,3
Keine Angaben - -
Gesamt 22 100
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14.3 Multiple congenitale Anomalien (MCA) und sonstige Fehilbil-
dungen, die Anlass fiur die Frauen waren, einen Schwanger-
schaftsabbruch durchfiihren zu lassen

Folgende Fehlbildungen wurden von abortierten Feten
mitgeteilt:

» Acardius acephalus (TRAP-Sequenz = fetofetales
Transfusionssyndrom)

ADAM-Komplex (mit fehlenden Handen und Fiien)
Arthrogryposis multiplex congenita
Cyclopie

Gastroschisis

Hydrops fetalis

Hypoplastisches Rechtsherzsyndrom
Kurzrippen-Polydactylie-Syndrom
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
Multizystisch-dysplastische Niere (Potter Il)
Omphalocele

Pes equinovarus congenitus

Polyzystische Nieren (Potter I)
Potter-Sequenz

Prune-belly-Sequenz

Situs inversus

Weitere multiple Fehlbildungen

v v v Vv Vv Vv VvV Vv VvV VvV VvV Vv Vv Vv v Vv

Geschlechtsverteilung:

» 14 Knaben : 6 Madchen : 2 x wurde kein Geschlecht
mitgeteilt; (Geschlechtsverhélinis 3 : @ = 2,3)

Alter der Schwangeren:

Altersgruppe Anzahl Anteil (in %)

Unter 20 Jahre 2 9,1

20 bis 24 Jahre 6 27,3

25 bis 29 Jahre 8 36,4

30 bis 34 Jahre 2 9,1

35 bis 39 Jahre 3 13,6

Ab 40 Jahre 1 4,5
Keine Angaben - -
Gesamt 22 100

Gestationsalter zur Abruptio:

Gestationsalter des

Eeten/ Kindes zum Anzahl g:t;,z';
Zeitpunkt der Abruptio

Vor 12. SSW - -
12. bis 16. SSW 5 22,7
17. bis 19. SSW 6 27,3
20. bis 21. SSW 7 31,8
22. bis 24. SSW 4 18,2
Nach der 24. SSW - -
Keine Angaben - -
Gesamt 22 100

Weitere Pranatalbefunde:

» 2 x Alpha-Fetoprotein (1 x pathologisch, 1 x Normal-
befund)
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14.4 Zusammenfassung zu fehlbildungsbedingten Abortinduktionen

Insgesamt stehen fiir das Jahr 2004 Informationen zu 69
aus medizinischer Indikation vorzeitig beendeten
Schwangerschaften zur Verfiigung. Dies entspricht 0,4 %
aller Geborenen Sachsen-Anhalts. Die Gesamtzahl der
medizinisch induzierten Aborte, als auch der prozentuale
Anteil, ist gegeniuiber dem Vorjahr ricklaufig. Jedoch wird
in diesem Zusammenhang darauf hingewiesen, dass in
der Auswertung fir 2004 nur Mitteilungen Uber sicher
durchgeflihrte Abruptiones beriicksichtigt wurden. Die in
manchen Fallen zwar angegebene geplante Abruptio, wo
keine Bestatigung der Pranaataldiagnostik durch einen
zweiten Befund erfolgte, wurde nicht berlicksichtigt
(auBer gesicherte Chromosomenbefunde).

Hervorzuheben ist in diesem Zusammenhang noch
einmal die freundliche Bereitschaft vieler pranatal-sono-
graphisch tatiger Gynakologen, die uns ihre Befunde
weiterleiten und auch im Verlauf fiir Rlicksprachen immer
Zeit aufbringen. Dies kann durchaus nicht immer als
selbstverstandlich gesehen werden. Fir eine qualitativ
hochwertige Auswertung der Befunde ist eine solche
kollegiale Interaktion auf alle Félle winschenswert und
sicherlich fiir beide Seiten gewinnbringend.

Bezuglich der differenzierten Beurteilung der 2004
durchgeflihrten medizinisch induzierten Aborte ist, wie zu
erwarten war, eine deutliche Knabenwendigkeit bei
Betrachtung des Geschlechtsverhdltnisses auffallig
(mannlich : weiblich = 1,6).

Bei vier von den 69 mitgeteilten Aborten ist uns das
Geschlecht nicht bekannt. Recht deutlich fallt die
Androtropie besonders bei den ZNS-Fehlbildungen
(mannlich : weiblich = 1,6), den MCA und sonstigen Fehl-
bildungen (mannlich : weiblich = 2,3) auf.

Bei den Chromosomenaberrationen, insbesondere auch
beim Down-Syndrom, liegt das Geschlechtsverhaltnis
nahezu im Bereich aller grofRen Fehlbildungen.

In den letzten Jahren zeichnet sich ein Trend zu einer
immer friiheren Fehlbildungserkennung ab, demzufolge
besteht die Tendenz, eine entsprechende Abortinduktion
in einer friheren Schwangerschaftswoche zu veran-
lassen.

Im Jahr 2004 konnte bei den 69 mitgeteilten Aborten in
einem Drittel der Falle eine Fehlbildung bis zur 17. SSW
festgestellt werden. Der Uberwiegende Anteil der
Fehlbildungen wird zwischen der 18. und 21. SSW
diagnostiziert (2004: 47,8 %). Immer wieder existieren
jedoch auch Einzelfallberichte von Schwangerschaften,
wo eine Fehlbildung erst jenseits der 24. SSW fest-
gestellt wird (2004: 5,8 %) und dann ein induzierter
Spétabort die Folge ist.

In der folgenden Abb. 47 wird der Zeitpunkt, zu dem ein
Schwangerschaftsabbruch vorgenommen wurde im
Vergleich der Jahre 2000 und 2004 dargestellt. Wahrend
im Jahr 2000 ein sehr grof’er Anteil der Schwanger-
schaften nach der 20./21. SSW abruptiert wurde, ist im
Jahr 2004 ein Trend zu einer Beendigung der
Schwangerschaft bis zu diesem Zeitpunkt erkennbar.
Hierbei wurden 2004 bis zur 19. SSW in 56,5 % der Falle
die Schwangerschaft bereits terminiert.

30,0

25,0

20,0

15,0

Prozent

10,0

50

0,0 +
bis 11. 12./13. 14./15. 16./17. 18./19. 20./21. 22./23. 24./25. ab26. keine
Angabe

02000 m 2004

Abb. 47: Gestationsalter (SSW) bei induzierten Aborten
(Vergleich 2000 und 2004)

Das Alter der Mitter, bei denen nach pranataler
Diagnostik die Schwangerschaft vorzeitig beendet
wurde, ist in Abb. 48 dargestellt. Wie zu erwarten ist, sind
Mditter, bei denen beim Feten eine Chromosomen-
aberration festgestellt wurde, alter als Frauen mit Feten
mit Ubrigen grofen Fehlbildungen und multiplen
congenitalen Malformationen.

Anzahl

bis 20 20-24 25-29 30-34 35-39 ab 40

mitterliches Alter in Jahren

O ZNS m Chromosomenaberrationen o MCA/sonstige

Abb. 48: Mutteralter bei induzierten Aborten (gruppiert)
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15 Zusammenfassung

Der vorliegende Jahresbericht des Bundeslandes Sach-
sen-Anhalt zur Haufigkeit von congenitalen Fehlbildun-
gen und Anomalien sowie genetisch bedingten Erkran-
kungen ist der flinfte seiner Art, welcher Daten aus dem
gesamten Bundesland wiedergibt. Vergleichsdaten aus
anderen Bundesléndern liegen nicht vor, da es aktuell
kein vergleichbares Fehlbildungsregister in dieser Gro-
Renordnung in Deutschland gibt.

In Sachsen-Anhalt wurden 2004 17.337 Lebendgebore-
ne und 77 Totgeborene vom Statistischen Landesamt in
Halle berichtet. Die Zahl der Lebendgeborenen ist ge-
geniber 2003 wieder leicht ansteigend (2003: 16.889),
die der Totgeborenen leicht riicklaufig (2003: 87). Die
uns zur Kenntnis gebrachten Spontanaborte ab der
16. SSW sind in 2004 mit 17 Féllen ebenfalls ricklaufig
(2003: 22). Bei 69 Schwangerschaften wurde eine
Abruptio aus medizinischer Indikation bei Vorliegen einer
Fehlbildung bzw. eines pathologischen Pranatalbefundes
beim Feten durchgefiihrt (2003: 83). Bei unseren Fehlbil-
dungsberechnungen gehen wir von 17.500 Geborenen
im Land Sachsen-Anhalt im Jahr 2004 aus. Die Lebend-
geborenen Sachsen-Anhalts reprasentieren ca. 2,4 %
aller Lebendgeborenen in Deutschland (2004: 706.000
Lebendgeborene It. Statistischem Bundesamt). Wahrend
im Bundesdurchschnitt Mdtter bei der Geburt ihres
lebend geborenen Kindes 30,0 Jahre alt sind, so sind
Frauen in Sachsen-Anhalt mit 27,55 Jahren im Durch-
schnitt deutlich jinger.

Die Fehlbildungsmeldung unterstiitzen erfreulicherweise
alle Kinder- und Geburtskliniken Sachsen-Anhalts, des
Weiteren arbeiten auch eine groe Anzahl ambulant
tatiger Kollegen mit. Insgesamt konnten 2004 2.326
Datensatze mit Angaben zu Kontrollkindern und Kindern
mit angeborenen Fehlbildungen und Anomalien angelegt
werden (+12 %).

Bei 605 Geborenen ist das Vorliegen einer groBen Fehl-
bildung beobachtet worden. Dies entspricht einem Anteil
von 3,5 % aller Geborenen. 85 % dieser Kinder wurden
lebend geboren. Der Anteil der Schwangerschaften,
welche vorzeitig beendet wurden, liegt mit 11,2 % im
Bereich der Jahre 2000-2002 und ist im Vergleich zum
Vorjahr (2003: 15,3 %) leicht riicklaufig. In den GroRstad-
ten Magdeburg, Halle und Dessau wurden vergleichs-
weise mehr Geborene mit grofRen Fehlbildungen (4,6 %)
als in den Landkreisen (3,1 %) beobachtet. Insgesamt ist
die Rate der Geborenen mit groRen Fehlbildungen im
Bundesland Sachsen-Anhalt im Jahr 2004 ansteigend,
sie liegt im Vergleich mit den EUROCAT-Zentren im
mittleren bis oberen Bereich (Beobachtungszeitraum
1994-2003).

Hinsichtlich der am héaufigsten aufgetretenen Einzeldia-
gnosen dominieren auch im Jahr 2004 wieder angebore-
ne Fehlbildungen des Herzens, insbesondere der Ventri-
kel- und der Vorhofseptumdefekt. Auf Grund der berech-
neten Jahrespravalenzen lasst sich ableiten, dass ca.
jedes 143. Geborene einen Vorhofseptumdefekt aufwies
und jedes 208. Geborene einen Ventrikelseptumdefekt.
Neben weiteren haufig auftretenden grofen Fehlbildun-
gen, wie z. B. Klumpful3, Hypospadie und Harntraktano-
malien ist fir uns in 2004 die Zahl der Geborenen mit
Spina bifida und Gastroschisis (siehe Kapitel 16) alar-
mierend. Auch zeigt sich unverandert eine hohe Anzahl
von Féllen mit Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenpalten.

Die WHO-assoziierte Organisation ICBDMS, an welche
die Fehlbildungsdaten Sachsen-Anhalts auch weiterge-
meldet werden, analysiert die sog. Indikatorfehlbildun-
gen. Es handelt sich hierbei um grof3e Fehlbildungen,
welche ggf. auf das Einwirken exogener Noxen hindeu-
ten, insbesondere wenn ein Pravalenzanstieg zu beo-
bachten ist.

Im Jahr 2004 konnte ein Pravalenzanstieg fiir folgende
Indikatorfehlbildungen gesehen werden: Spina bifida,
Microcephalie, Arhinencephalie/Holoprosencephalie,
Aortenisthmusstenose, Dinndarmatresie, Rectum- und
Analatresie/-stenose, Hypospadie, einseitige Nierenage-
nesie, Zwerchfellhernie, Omphalocele, Gastroschisis und
Edwards-Syndrom.

Geringere Haufigkeiten wurden im Vergleich zur
Basispravalenz der Jahre 1994-2003 fiir folgende
Fehlbildungen gesehen: congenitale Hydrocephalie,
Anophthalmie/Microphthalmie, Transposition der gro3en
GefaRe (TGA), Linksherzhypoplasie-Syndrom, nicht
descendierte Hoden, praaxiale Polydactylie und Patau-
Syndrom.

Mit einer Gesamtrate von 1,7 % (N=294)
Indikatorfehlbildungen ist im Vergleich zu den Vorjahren
ein langsamer aber stetiger Anstieg zu verzeichnen.
Auch hier |&sst sich ein deutlicher Stadt-Land-
Unterschied dokumentieren (2,3 % vs. 1,5 %). Zur
differenzierten Beurteilung der Veranderungen von
Pravalenzen muss jedoch darauf hingewiesen werden,
dass Kurzzeitbeobachtungen, z. B. Betrachtungen nur
eines Jahres, nicht sicher aussagekréaftig sind, sondern
Trends und relevante Pravalenzunterschiede nur durch
eine langjahrige Fehlbildungsbeobachtung aussagekraf-
tig sind. Dies ist z. T. auch durch die Seltenheit mancher
Fehlbildungen begrindet.

Von 55 Geborenen wurde in 2004 das Auftreten einer
Chromosomenaberration berichtet, erwartungsgeman
am haufigsten das Vorliegen eines Down-Syndroms.
Zusatzlich wurden Angaben zu 35 Geborenen mit
genetischen bzw. genetisch mitbedingten Erkrankungen
Uber-mittelt sowie Angaben 2zu 17 Kindern mit
Komplexen/

Assoziationen/Sequenzen. Erstaunlicherweise ist der An-
teil der gemeldeten Geborenen (N=3) mit einer Embryo-
bzw. Fetopathie sehr gering. Hier muss eine gewisse
Dunkelziffer vermutet werden.

Die Mitteilungen zu aus medizinischer Indikation
durchgefihrten Aborten sind mit 69 Féllen (0,4 % aller
Geborenen) leicht riicklaufig im Vergleich zu den
Vorjahren. Am haufigsten war eine ZNS-Fehlbildung
(N=25) gefolgt von Chromosomenaberrationen (N=22)
zum Schwangerschaftsabbruch flihrend. In 22 Fallen
lagen multiple congenitale Malformationen (MCA) vor. Im
Vergleich zum Jahr 2000 konnte ein deutlicher Trend zu
einer friiheren pranatalen Erkennung einer Fehlbil-
dung/Chromosomen-stérung gesehen werden, ebenso
zu einer friher durchgefiihrten Abruptio.

Wir freuen uns, allen an der Fehlbildungsmeldung
Beteiligten, allen daran Interessierten sowie Vertretern
von Politik und verschiedenen Organisationen die
ausgewerteten Daten des Jahres 2004 in der bekannten
und bewéhrten Form eines Jahresberichtes zur Kenntnis
bringen zu kdénnen. Fir Rickfragen, Anregungen,
Kritiken stehen wir lhnen gerne zur Verfiigung.
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16 Gastroschisis - eine Fehlbildung mit steigender

Pravalenz?
Klinische Grundlagen

Bei der Gastroschisis handelt es sich um einen typi-
scherweise rechts paraumbilikal gelegenen, angebore-
nen Bauchwanddefekt mit Eventration groRer Anteile von
Dunn- und Dickdarm. Es kénnen Magenanteile, Harnbla-
se und bei M&dchen das innere Genitale mit betroffen
sein. Ein Bruchsack existiert nicht. Die Nabelschnur
inseriert normal und ist nicht in den Defekt einbezogen.
Zum Zeitpunkt der Geburt erscheint der Darm massiv
6dematds verquollen und verdickt. Seine Oberflache ist
mit fibrinds-gelatindsen Schichten bedeckt, die teilweise
einzelne Schlingen zu ganzen Konvoluten verkleben.
Auch das Mesenterium ist verdickt und die Zirkulation -
besonders der vendse Abfluss - gestort, so dass der
Darm eine zyanotische Farbe aufweist. Immer findet sich
auch eine Darmlageanomalie mit fehlender Fixation des
Colonrahmens. Durch Kontraktion, Odem und Ver-
dickung wirkt der Darm massiv verkilrzt. Eine peristalti-
sche Aktivitat lasst sich primar nicht nachweisen.

Die Diagnosestellung erfolgt pranatal per Ultraschall im
zweiten Trimenon. Danach sollte die zukiinftige Mutter in
einem Prénatalzentrum vorgestellt und gemeinsam durch
Geburtshelfer, Neonatologen und Kinderchirurgen infor-
miert und beraten werden.

Postnatal ist die Diagnose aufgrund des unverwechsel-
baren Aspektes der Fehlbildung eine Blickdiagnose.
Differentialdiagnostisch muss eine rupturierte Omphalo-
cele in Betracht gezogen werden.

Bei pranatal diagnostizierter Gastroschisis sollte die
Entbindung per Sectio caesarea in der 34. bis 36. SSW
erfolgen. Zum einen vergroRert ein weiteres Darmwachs-
tum das Missverhaltnis zur kleinen Abdominalhéhle und
zum anderen nehmen die Darmveradnderungen zu. Wei-
terhin besteht bei einer Spontangeburt die Gefahr der
Darmverletzung und die Méglichkeit der Infektion. Bereits
im Kreil3saal ist auf die exakte Primarversorgung fiir den
Transport in den OP zu achten. Die Abdeckung erfolgt
mit sterilen, kérperwarmen Kochsalztiichern oder durch
einen Folienbeutel zum Schutz vor Austrocknung, weite-
rer bakterieller Kontamination und mechanischer Scha-
digung. Abknicken des Darmes und damit verbundene
Zirkulationsstérungen durch Seiten- und Hochlagerung
muss vermieden werden. Eine Magensonde wird zur
Entlastung gelegt. Die Operation sollte nach adaquater
Basisbetreuung ohne Zeitverzug vorgenommen werden.

Atiologie

Die genaue Atiologie der Gastroschisis ist unbekannt.
Entstehungsmechanismen auf dem Boden einer prima-
ren Malformation oder sekundaren Disruption werden
diskutiert, ebenso spielen genetische Faktoren eine
ursachliche Rolle. Eine primare Malformation wird zu-
mindest fir einen Teil der Falle angenommen. Die Fehl-
anlage bzw. frihzeitige Unterbrechung der Arteria
omphalomesenterica bedingt einen Mesenchymschaden,
dieser zieht einen Hautmangel in der sich differenzieren-
den Abdominalwand nach sich und fiihrt im Weiteren zur
Ausbildung der Gastroschisis.

Eine ahnliche Erklarungstheorie ist die der sekundaren
Disruption. Hier kommt es durch ein Teratogen zur Zer-
stérung der GefalRe der Abdominalwand und daraus
resultiert ein entsprechender Mesenchymschaden. Als
Teratogene spielen u. a. vasoaktive Substanzen eine
entscheidende Rolle. Als eine eher unwahrscheinliche

Die operative Rekonstruktion und die Beseitigung des
Defektes sind u. U. sehr schwierig.

Beim Bauchdeckenverschluss entstehen die wesentli-
chen Schwierigkeiten aufgrund der Diskrepanz zwischen
der GréRRe der prolabierten Eingeweide und dem Volu-
men der Bauchhohle. Ist die Diskrepanz zu hoch, so wird
die angestrebte primdre Ruckverlagerung unmdglich
oder zumindest sehr riskant. In jedem Fall muss der
Darm auf zusatzliche Fehlbildungen (Atresien, Stenosen,
Meckelsches Divertikel etc.) untersucht werden. Die zur
Anwendung kommende Operationstechnik muss indivi-
duell ausgewahlt werden. Mdglichkeiten stellen der pri-
mare einzeitige Verschluss oder der zweizeitige Ver-
schluss mit zunachst provisorischer Deckung des Wand-
defektes mit alloplastischem Material und dann spaterer
Sekundarkorrektur dar.

Die ggf. erforderlichen Darmresektionen kénnen bis zum
Kurzdarmsyndrom fiihren.

Postoperativ verstreichen meist zwei bis vier Wochen bis
der Darmtrakt eine propulsive Peristaltik aufweist, deut-
lich langere Zeitrdume kénnen ebenfalls beobachtet
werden. Der frilhzeitige Beginn mit einer parenteralen
Erndhrung ist somit unerlasslich.

Uberleben die Patienten die erste Behandlungsphase
vom Bauchdeckenverschluss bis zur Normalisierung der
Darmtragheit, sind im weiteren Verlauf nur wenig Spéat-
komplikationen zu erwarten.

Ein Forschungsschwerpunkt auf dem Gebiet der Versor-
gung der Gastroschisis stellt die Reduktion der Darm-
wandveranderungen und der daraus resultierenden
Komplikationen dar. Diese Schadigung der Darmwand
wird einerseits durch den Kontakt mit der amniotischen
Flussigkeit und andererseits durch die Kontraktion des
Darmes unmittelbar am Defekt der Abdominalwand ver-
ursacht. So wird ein regelméaBiger Austausch der Amni-
onflussigkeit zur Verminderung der entziindlichen Reak-
tion des Darms des Feten durchgefiihrt. Eine weitere
Mdoglichkeit ist die Installation von Dexamethason in die
Amnionhohle, Dexamethason soll eine Reduktion der
Wandlasionen des eventrierten Darmes bewirken.

Da die Schadigung des Darmes hauptsachlich nach der
30. SSW stattfindet, wird eine noch friihzeitigere Entbin-
dung ebenfalls diskutiert.

Mdoglichkeit der Entstehung einer Gastroschisis wird die
intrauterine Ruptur einer Nabelschnurhernie vor vollstan-
digem Schluss des Nabelringes angesehen.

In sehr seltenen Fallen liegen chromosomale Stérungen
vor, wie Untersuchungen an Kindern mit Gastroschisis
zeigen. So konnte in Nordengland in den Jahren 1986-
1996 nur ein Kind (0,8 %) von 133 Betroffenen mit einer
Chromosomenaberration identifiziert werden. Demge-
geniber zeigt eine Untersuchung der Karyotypen von
235 Feten mit abdominalen Wanddefekten Uber acht
Jahre in GroRbritannien, dass die Gesamtinzidenz der
Chromosomenabnormalitdten 26 % betrug, aber kein Fet
mit einer Gastroschisis eine chromosomale Auffalligkeit
aufwies. Dieses Fehlen von chromosomalen Auffalligkei-
ten bei betroffenen Kindern bestétigte ebenfalls eine
niederldndische Studie.
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Eine genetische Atiologie wird diskutiert, da Beobach-
tungen zeigen, dass die Wahrscheinlichkeit des Wieder-
auftretens einer Gastroschisis in einer betroffenen Fami-
lie hoher ist als in der Gesamtpopulation. Aufgrund der
Seltenheit der Erkrankungen liegen jedoch hauptsachlich
Fallbeschreibungen vor.

Die Untersuchung von zwei von einer Gastroschisis
betroffenen Geschwistern vom selben Vater, aber mit
unterschiedlichen Muttern ergab zunachst keinen Hin-
weis auf einen abnormalen Karyotyp oder ein spezifi-
sches Teratogen, trotzdem lasst die elterliche Konstella-
tion einen Einfluss von genetischen Faktoren vermuten.
Die Ergebnisse einer grofter angelegten genetisch-
epidemiologischen Untersuchung von 81 Gastroschisis-
fallen in den USA fiihrte zur Entwicklung eines autosomal
rezessiven Model der Vererbung.

Einige potentielle Risikofaktoren fiir die Entstehung der
Gastroschisis konnten bereits identifiziert werden.
Zahlreiche Studien zeigen, dass ein miitterliches Alter
unter 20 Jahren ein erhdhtes Risiko fiir die Geburt eines
Kindes mit Gastroschisis darstellt. 15-19-jahrige Mutter
haben ein 10fach hoéheres Risiko fiir eine betroffenes
Kind als Mutter mit 25-29 Jahren.

Betrachtet man die Ernahrungsgewohnheiten, so stellt
eine inadaquate Diat mutterlicherseits einen Risikofaktor
dar. Insbesondere eine geringe Konzentration an Alpha-
Carotinen, totalem Glutathion und eine hohe Nitrosamin-
aufnahme wahrend des Trimesters vor der Konzeption
werden als ursdchlich angenommen.

Ebenfalls spielt der Body-MaR-Index (BMI) eine Rolle.
Eine Studie aus Californien zeigt, dass ein erhohtes
Risiko fuir untergewichtige Mutter und ein geringes Risiko
fur Ubergewichtige Miitter fir ein betroffenes Kind be-
steht. Es ergab sich ein Anstieg des Risikos fir ein Kind
mit Gastroschisis von 11 % bei Abnahme des BMI um 1.
Weiterhin ist Zigarettenrauchen vergesellschaftet mit
einer hoheren Pravalenz der Gastroschisis. Der pranata-
le Kokainkonsum ist ebenfalls mit einem ansteigenden

Epidemiologie

Im internationalen Vergleich zeigt sich eine Zunahme
und hohe Variabilitdt der Gastroschisis in den letzten
Jahrzehnten. So wurden weltweit 0,1-2,8 pro 10.000
Geborene in den Jahren 1995-1999 und 0,4-4,8 pro
10.000 Geborene im Jahr 2000 registriert.

Eine Registrierung und Auswertung der internationalen
Daten erfolgt Giber ICBDMS - ,International Clearinghou-
se for Birth Defects Monitoring Systems®.

In der Ubersicht einiger ausgewdhlter Lander ist die
Pravalenz fir eine Gastroschisis pro 10.000 Geborene
im Jahr 2002 wie folgt:

» in Australien 2,06

in den USA 2,93

in Stidamerika 2,51

in Japan 2,13 und

in China 2,39.

Deutlich héher liegen die Pravalenzen
» in Mexiko 6,41 und
» in Canada 4,48.

v v v v

Auch in Europa ist eine Zunahme des Auftretens von
Gastroschisis zu beobachten. Detaillierte Angaben liegen
von EUROCAT - ,European Registration of Congenital
Anomalies and Twins® - vor, hier werden jahrlich tber 1,5
Millionen Geburten registriert und ausgewertet.

Risiko an vaskularen Disruptionen und Gastroschisis
verbunden.

Ein Risikofaktor fir das Entstehen von Fehlbildungen
stellt die Medikamenteneinnahme dar. Ein signifikant
hoéheres Risiko flir das Auftreten einer Gastroschisis
wurde bei der Einnahme von Aspirin und Ibuprofen,
zweier Cyclooxygenaseinhibitoren, beobachtet. Eine
spanische Studie zeigt einen Pravalenzanstieg bei der
Einnahme von Salicylaten im ersten Trimester der
Schwangerschaft. Das hohe Risiko einer Fehlbildung des
Feten, verbunden mit der Einnahme von vasoaktiven
Medikamenten, unterstiitzt die Hypothese der sekunda-
ren vaskularen Disruption bei der Atiologie der Entste-
hung der Gastroschisis.

Eine Studie von Werler et al. untersucht die Beziehung
zwischen mitterlichem Gebrauch von Erkaltungs- und
Schmerzmitteln und dem Risiko der Entwicklung einer
Gastroschisis und kleiner intestinaler Atresien. In dieser
retrospektiven Betrachtung von 1995-1999 wurden 206
Mutter von Kindern mit Gastroschisis und 128 Mdutter von
Kindern mit Atresien des Intestinaltraktes und Mitter von
798 Kontrollkindern nach der Medikamenteneinnahme
befragt. Es zeigte sich ein erhdhtes Risiko beim
Gebrauch von Aspirin, Pseudoephedrinen, Acetami-
nophen und Kombinationspréaparaten der genannten
Substanzen.

Interessant ist ebenfalls, inwieweit Umweltteratogene
eine Rolle spielen. Eine Studiengruppe in Wales fand
Cluster in Stadten in der Nahe von Miilldeponien und
Industriestandorten. Verschiedene chemische Produkte,
die Benzene und Hydrogensulfide enthalten, wurden in
der Luft identifiziert.

Eine Literaturanalyse zum Thema ,Auftreten von Fehlbil-
dungen nach Chorionzottenbiopsie“ zeigte ein vermehr-
tes Vorkommen von Kindern mit Gastroschisis. Ursach-
lich werden auch hier vaskulare Disruptionen durch die
Chorionzottenbiopsie angesehen.

Keine Beziehung ergab sich zu Geburtsmonat, Kaffee-
konsum, geplanter Schwangerschaft, Bildung, Gewichts-
zunahme, Ubelkeit, Influenza und der Abortrate.

Von 1980-1990 wurde eine Pravalenz von 0,94 pro
10.000 Geborene in den damals 21 regionalen Registern
von EUROCAT ermittelt.

In den Jahren 2000-2003 stieg die Pravalenz auf 1,84
pro 10.000 Geborene an, ausgewertet wurden Daten aus
43 Fehlbildungsregistern in 20 Landern Europas. Eine
hohe Pravalenz findet man im Vergleich der einzelnen
Register in Nordengland. Hier wurden von 1986-1996
133 Feten mit einer Gastroschisis erfasst. Es zeigt sich
ein signifikanter Anstieg der Pravalenz von 1,48 pro
10.000 Geborene im Jahre 1986 auf 5,29 pro 10.000
Geborene in 1996. Insgesamt ist in GroRbritannien die
Pravalenz mit 3,19 pro 10.000 Geborene in den Jahren
2000-2003 ebenfalls sehr hoch. Auch Frankreich weist
ahnlich hohe Pravalenzen mit 3,12 pro 10.000 Geborene
auf. In Skandinavien liegen die Pravalenzen zwischen
1,24 und 3,19 pro 10.000 Geborene in den Jahren 2000-
2003. Tendenziell niedriger sind die Pravalenzen mit
1,61 und 0,89 pro 10.000 Geborene in Polen und Kroa-
tien. Daten aus dem Raum der ehemaligen UdSSR exis-
tieren nur aus Moskau mit 1,99 pro 10.000 Geborene,
eine im mittleren Bereich liegende Pravalenz. Die nied-
rigste Pravalenz im selben Zeitraum findet man mit 0,7
pro 10.000 Geborene in lItalien.

Epidemiologische Daten zur Haufigkeit des Auftretens
der Gastroschisis in Deutschland existieren vom Register
"Angeborene Morphologische Defekte Mainzer Modell"
Mainz und vom Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt.
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Die Mainzer Arbeitsgruppe fand mit von 5,4 pro 10.000
Geborene eine hohe Pravalenzrate in den Jahren 2000-
2003, zur Auswertung kamen 9.256 Geborene.

Eigene Ergebnisse

2004 wurde in Sachsen-Anhalt bei 15 Kindern und Feten
eine Gastroschisis diagnostiziert.

Im Geschlechtervergleich zeigt sich ein haufigeres Auf-
treten bei den Jungen (neun Falle) im Gegensatz zu den
Madchen (sechs Falle). Das ergibt eine Pravalenz in
Sachsen-Anhalt von 8,6 pro 10.000 Geborene.

Das bedeutet die héchste Pravalenz an Betroffenen im
Beobachtungszeitraum seit 1994. Auch im Vergleich zu
den Daten aus Europa ist die Jahrespravalenz in Sach-
sen-Anhalt als sehr hoher Wert einzuschéatzen.
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Abb. 49: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gastroschisis in der Erfassungsregion seit 1994

Der Vergleich der Pravalenzen/10.000 Geborene der
Jahre 2000-2004 zeigt in den groRen Stadten Dessau,
Halle, Magdeburg gegenliber den Landkreisen eine
Zunahme 2004.
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Abb. 50: Gastroschisis in den Landkreisen und kreisfreien
Stadten 2000 bis 2004

Die Auswertung der 15 aufgetretenen Félle zeigt, dass
14-mal in der Pranataldiagnostik die Gastroschisis ent-
deckt wurde. Die Prénataldiagnose wurde zwischen der
13. und 33. Schwangerschaftswoche gestellt. Vorausge-
hend waren in fiinf Fallen Auffalligkeiten beim Triple-Test
bzw. bei der AFP-Bestimmung.

Hinsichtlich des Schwangerschaftsausganges wurde ein
Abort in der 17.SSW induziert, 14 Kinder wurden lebend
geboren.

Der Grofteil der Kinder wurde entsprechend der Emp-
fehlungen zwischen der 33. und 36. SSW per Sectio

Im selben Zeitraum konnte in Sachsen-Anhalt eine Pra-
valenz von 1,4 pro 10.000 Geborene registriert werden,
hier wurden 71.611 Geborene zugrunde gelegt.

caesarea entbunden. Einmalig war eine Sectio bei vor-
zeitiger Plazental6sung in der 29. SSW notwendig.

Anzahl
N

I

29. 30. 31. 32. 33. 34. 35. 3

6. 37. 38. 39. 40.

Schwangerschaftswoche

Abb. 51: Termin der Geburt Gastroschisisfalle 2005 (N = 15)

Folgende Begleitfehlbildungen lagen bei sechs Kindern
vor, es handelt sich hauptsachlich um Fehlbildungen des
gastrointestinalen Systems:

» Jejunalatresie und persitierender Ductus ompha-
loentericus

Jejunal- und Colonatresie
lleumatresie und Colonatresie
Meckelsches Divertikel

Mesenterium ileocolium commune, Malrotation des
Darmes

» Malrotation des Colon

Bei einem Kind bestand neben der Gastroschisis eine
Aortenisthmusstenose.

v v v v

Eine Analyse unserer Daten flihrten wir entsprechend
der bekannten Risikofaktoren durch.

Betrachtet man das miutterliche Alter von Kindern mit
Gastroschisis, zeigt sich eine deutlich erhéhte relative
Haufigkeit der bis 24-jahrigen Frauen. Das Risiko einer
Mutter unter 25 Jahren fiir ein Kind mit Gastroschisis ist
fast funfmal so hoch wie das der Mitter ab 25 Jahren
(Odds Ratio 4,86). Damit bestatigen wir die internationa-
len Erfahrungen, bei denen Gleiches beobachtet wurde.
Als potenzieller Risikofaktor wird der Zigarettenkonsum
angesehen. Unsere retrospektive Analyse der Jahre
2000-2004 zeigt, dass in 36,6 % der Falle die Mutter
raucht, nur 9 % der Mitter sind Nichtraucher. Von 54,4 %
werden keine Angaben zum Nikotinkonsum gemacht.
Kein Zusammenhang konnte bei der Auswertung der
Daten hinsichtlich der friiheren Schwangerschaftsrate,
spontanen Abortrate sowie fritherer medizinisch induzier-
ter Schwangerschaftsabbriiche festgestellt werden.
Aufgrund der geringen Angaben zum Medikamentenkon-
sum in der Schwangerschaft ist hier keine Aussage még-
lich.

Die Analyse unserer Daten hinsichtlich des Kérperge-
wichtes und der Kérperldnge bei den betroffenen Kindern
zeigte keine Auffalligkeiten verglichen mit dem Gesamt-
kollektiv.
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Ausblick

Aufgrund des Anstieges der Pravalenz der Gastroschisis
planen wir eine retrospektive Analyse weiterer Risikofak-
toren durch Befragen der betroffenen Familien. Hierbei
sind Erndhrungsgewohnheiten, BMI, Rauchstatus, Medi-
kamenteneinnahme und spezielle Belastungen von be-
sonderem Interesse.

Es wurde Kontakt zu einer Gruppe betroffener Familien
aufgenommen. Hier besteht die Mdglichkeit, Uber einen
freiwilligen Fragebogen, weitere Erkenntnisse zum
Krankheitsbild ,Gastroschisis” zu erlangen.

Weiterhin ist eine Mitarbeit bei einer von EUROCAT
initiierten retrospektiven multizentrischen Fall-Kontroll-
Studie Uber mindestens drei Jahre zur Untersuchung
epidemiologischer Hintergriinde der Gastroschisis vor-
gesehen.

Auf diesem Wege mdéchten wir nochmals restimieren,
dass eine Auswertung hinsichtlich Risikofaktoren nur
sinnvoll ist, wenn viele Begleitdaten zu den betroffenen
Familien vorliegen. Nur auf diesem Wege ist eine wis-
senschaftliche Betrachtung einzelner grofer Fehlbildun-
gen, wie z. B. der Gastroschisis moglich.
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17 Projekte des Fehlbildungsmonitoring 2004

Die Fehlbildungserfassung und -auswertung bietet die
Grundlage zur Durchfiihrung wissenschaftlicher Begleit-
projekte. Insbesondere die Betreuung von Promotions-
und Diplomarbeiten seitens des Fehlbildungsmonitoring
ist durch die Person von Herrn Prof. Dr. Steinbicker als

17.1 Promotionen

2004 konnte eine von Herrn Prof. Steinbicker betreute
Promotionsarbeit zum Thema ,Follow up nach
Intrazytoplasmatischer Spermieninjektion (Icsl)
gezeugter Kinder postnatal und zwischen dem dritten
und fiinften Lebensjahr* von Frau Claudia Fuhlrott
abgeschlossen und eingereicht werden.

Ausgehend von der Diskussion tber die Fehlbildungsrate
der nach ICSI gezeugten Kinder wurden 83 ,ICSI-
Neugeborene® klinisch und mittels Ultraschall untersucht
und mit 1.709 Kindern, die ohne jegliche
Sterilitdtsbehandlung gezeugt wurden, verglichen, um
eine Aussage zur Fehlbildungshaufigkeit zu treffen. Als
Ergebnis liel sich festhalten, dass die Kinder der ersten
,ICSI-Studie* ein doppelt so hohes Risiko flr das
Auftreten grofRer Fehlbildungen hatten wie die Kontroll-
Kinder (12 % vs. 6,3 %). Dieser Unterschied war jedoch
nicht signifikant.

In einer zweiten Studie wurden drei bis funf Jahre alte
durch ICSI gezeugte Kinder untersucht, um der Frage
nach mdglichen korperlichen und geistigen Entwick-
lungsverzdégerungen im Kleinkindalter Stellung zu neh-
men. 46 ICSI-Kinder und 38 Kontrollkinder wurden in die
Untersuchung eingeschlossen.

In der psychologischen Testung mittels Kaufman-
Assessment Battery for Children wiesen die Kontrollkin-
der qualitativ bessere Testergebnisse als die ,ICSI-
Kinder® auf. Es wurde festgestellt, dass das Vorliegen
einer Mehrlingsschwangerschaft, das Alter der Eltern
und der Sozialindex einen signifikanten Einfluss auf das
Resultat der Entwicklungsdiagnostik hatten. Der Entwick-
lungsunterschied zwischen den ,ICSI- und Kontrollkin-
dern” war daher eher abhangig von den genannten Fak-
toren als von der ,ICSI-Technik® selber. In dieser Studie
waren die ,ICSI-Kinder* relativ hdufiger Mehrlinge, ihre
Eltern waren im Durchschnitt drei Jahre alter als die
Eltern von natiirlich gezeugten Kindern und wiesen im
Durchschnitt einen niedrigeren Sozialindex auf. Somit
lie sich der Unterschied zwischen ,ICSI-Kindern* und
natlrlich gezeugten Kindern hinsichtlich der Ergebnisse
der Entwicklungsdiagnostik durch die Faktoren Mehrling,
Alter der Eltern und Sozialindex erkléren.

17.2 Diplomarbeiten

Ab Méarz 2004 wurde im Rahmen einer Diplomarbeit eine
sehr umfangreiche Studie in Form einer Schiilerbefra-
gung in Sachsen-Anhalt mit Unterstiitzung des Kultusmi-
nisteriums Sachsen-Anhalt initiiert.

Bereits langjahrig ist das Thema Folsdure im Rahmen
der Fehlbildungsprophylaxe ein seitens des Fehlbil-
dungsmonitoring bearbeitetes Gebiet. Folsaure kommt
bei der Pravention von Fehlbildungen eine groe Bedeu-
tung zu. Das Risiko des Auftretens von Neuralrohrdefek-
ten wird durch eine optimale Folsdureversorgung zum
Zeitpunkt der Konzeption um bis zu 85 % gesenkt.

Trotz zahlreicher 6ffentlicher Kampagnen, sowie Ver6f-
fentlichungen zur Thematik in der Fach- und Laienpresse
seit dem Jahr 1994, in dem die deutschen medizinischen
Fachgesellschaften eine Supplementation von 400 pg
Folsdure pro Tag mindestens vier Wochen vor und acht

auch von Frau Dr. Résch immer ein grofes Anliegen im
Interesse der wissenschaftlichen Auswertung der Daten
des Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt gewesen.
Im Folgenden werden die im Jahr 2004 durchgefiihrten
und z. T. abgeschlossenen Projekte dargestellt.

Am 14.04.05 verteidigte Frau Claudia Fuhlrott erfolgreich
ihre Promotion.

Ebenfalls im Jahr 2004 wurde eine Promotionsarbeit an
der Otto-von-Guericke-Universitdt Magdeburg einge-
reicht mit dem Thema: "Congenitale Anomalien im regio-
nalen Fehlbildungsregister Sachsen-Anhalt von 1980-
2000: Eine Datenanalyse und der Versuch einer Syn-
dromidentifikation mittels statistischer Verfahren" (Be-
treuer Herr Prof. Dr. Steinbicker).

Auf der Grundlage der Daten des Magdeburger Fehlbil-
dungsregisters wurden angeborene Fehlbildungen im
zeitlichen Verlauf von 1980 bis 2000 hinsichtlich der
Pravalenz, dem Geschlechtsverhaltnis und dem Schwan-
gerschaftsausgang untersucht. Besonderes Interesse
galt dabei den Multiplen congenitalen Anomalien (MCA)
unbekannter Atiologie. Die Analyse zeigte, dass kombi-
nierte Fehlbildungen des Herzens und der Nie-
ren/ableitenden Harnwege am héaufigsten auftraten.
Kinder mit mehr als zwei dieser Fehlbildungen wiesen
daruber hinaus oft auch Defekte des Muskel-Skelett-
Systems und des ZNS auf. Unter Anwendung verschie-
dener statistischer Verfahren wurde versucht, bestimmte
Fehlbildungskombinationen zur Syndromsuche zu nut-
zen.

Frau Britt Klamke konnte am 28.02.05 lhre Promotion
erfolgreich verteidigen.

Neben diesen beiden Arbeiten wurden und werden fol-
gende Themen im Rahmen von Promotionen bearbeitet
(hierbei handelt es sich z. T. um Arbeitstitel):

»  "Fehlbildungserfassung durch Ultraschallscreening.
Eine Untersuchung aus den Jahren 1995-2001 an
einer Universitétsfrauenklinik"

»  ,OP-Bediirftigkeit angeborener Fehlbildungen®

»  "Zur Haufigkeit von Minoranomalien- Das Mainzer
Modell einer Fehlbildungserfassung in Magdeburg"

> ~Fehlbildungen bei ICSI-Kindern*

Wochen nach der Konzeption empfehlen, kommen nur
sehr wenige schwangere Frauen dieser Einnahmeemp-
fehlung nach.

Auch das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt konn-
te in der Erfassungsregion in den letzten Jahren keine
sinkenden Pravalenzen der Neuralrohrdefekte feststel-
len.

Ein Grund dafir ist, dass die Frauen die Informationen
Uber Folsdure meist erst vom Gynékologen bei der Fest-
stellung der Schwangerschaft erhalten und damit zu
einem Zeitpunkt, bei dem es fiir den praventiven Effekt
zu spat ist, da der Verschluss des Neuralrohrs am
28. Schwangerschaftstag abgeschlossen ist.

Um eine rechtzeitige Vermittlung des Wissens Uber das
Vitamin Folsdure zu erreichen, wurde an Schiilerinnen
der zehnten bis dreizehnten Klasse an 33 Sekundarschu-
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len und Gymnasien in Sachsen-Anhalt herangetreten,
um den derzeitigen Kenntnisstand zu Folsdure sowie zu
Vorsorgemaflinahmen in der Schwangerschaft zu ermit-
teln.

Die Auswertung der Daten zeigt ein sehr unbefriedigen-
des Ergebnis, denn nur sehr wenige der befragten
Schiilerinnen (4,5 %) wissen (berhaupt, dass Folsaure
ein Vitamin ist. Die drei richtigen Antworten auf die Frage
nach den Funktionen der Folsaure fiir den menschlichen
Organismus, die ,Zellteilung®, die ,Blutbildung® und die
»vorbeugung von Fehlbildungen®, kennen nicht einmal
1 % der befragten Schiilerinnen. Immerhin etwas mehr
als ein Flnftel der Schiilerinnen geben an, von der
Einnahmeempfehlung von Folsédure gehért zu haben. Im
Vergleich zur Bekanntheit der Schwangerschaftsvorsor-
gemalnahmen ,nicht Rauchen® oder ,keinen Alkohol,
die nahezu alle Schiilerlnnen kennen, ist das Ergebnis in
Bezug auf die Folsaure fatal. Dass die Schiilerinnen
ausreichend mit dem Vitamin Folsaure vorsorgt sind, ist
ebenfalls unwahrscheinlich, denn der Voraussetzung
dazu - einem hohen Obst- und Gemuseverzehr - kom-
men nur die wenigsten Befragten nach. Lediglich die
Hélfte der Schiilerinnen verzehrt liberhaupt taglich Obst
und nur ein Drittel taglich Gemiise.

Ein Unterschied zwischen den Schdilerinnen und Schu-
lern zugunsten der Schilerinnen konnte vereinzelt fest-
gestellt werden, denn Schiilerinnen verzehren zum Bei-
spiel haufiger taglich Obst und Gemiise und geben hau-
figer an, die Folsaureeinnahmeempfehlung zu kennen.
Ein Wissenszuwachs mit dem Alter wurde ermittelt, da

17.3 Kooperationen

Das Fehlbildungsmonitoring arbeitete weiterhin eng im
Rahmen der internationalen Kooperation mit EUROCAT
(European Registration of Congenital Anomalies and
Twins) und der WHO-assoziierten Organisation ICBDMS
(International Clearinghouse for Birth Defects Monitoring
Systems) zusammen. Herr Prof. Steinbicker sowie Frau
Dr. Résch als ehemalige Leiter/in des Fehlbildungsmoni-
toring nahmen 2004 an den jeweiligen Jahrestagungen
der Organisationen mit eigenen wissenschaftlichen
Beitragen teil.

Neben der jahrlichen Meldung der Fehlbildungsdaten an
die beiden oben genannten Organisationen hat das
Fehlbildungsmonitoring auch im Rahmen folgender
multizentrischer ~ Studien/Projekte im  Jahr 2004
mitgearbeitet (Projekte z. T. noch nicht abgeschlossen):

» Retrospective Case-control Study on Gastroschisis
(EUROCAT und ICBDMS)

» International Database on Cranio-Facial Anomalies
(WHO-Human Genetics Programme supported
Project WHO-IDCFA)

17.4 Weitere Aktivitaten

Bereits langjahrig ist die Arbeitsgruppe ,Folsaure fiir dich
- mein Kind“ in Sachsen-Anhalt unter Federfiihrung des
Fehlbildungsmonitoring etabliert. Vertreter aus Politik,
Arzteschaft, Apotheken und weiteren Gesundheitsein-
richtungen und -organisationen trafen sich im Jahr 2004
zweimal, um aktuelle Aspekte der Folsdureprophylaxe zu
erdrtern und Konzepte fur breitenwirksame Kampagnen
in Sachsen-Anhalt zu entwickeln.

Des Weiteren ist das Fehlbildungsmonitoring Mitglied im
bundesweiten Arbeitskreis ,Folsdure und Gesundheit”.
Hier konnte Herr Prof. Steinbicker im Rahmen einer
Arbeitsgruppensitzung im November 2004 Daten zur
Entwicklung der Pravalenz der Neuralrohrdefekte im
Bundesland Sachsen-Anhalt prasentieren.

die gymnasialen zwolften und dreizehnten Klassen bes-
ser Uber die Folsaurethematik informiert sind als die
zehnten Klassen der Gymnasien.

Insgesamt kénnen die Kenntnisse der Schiilerinnen zur
Folsaure nicht befriedigen. Um einen héheren Kenntnis-
stand des praventivmedizinischen Potenzials der Folséu-
re zu erreichen, wurden im Rahmen dieser Arbeit Lehr-
materialen fir die Lehrerinnen und Lehrer entwickelt,
welche den Biologielehrerlnnen im Rahmen von Weiter-
bildungsveranstaltungen vermittelt werden sowie auf der
Homepage des Fehlbildungsmonitoring zum Download
bereit stehen (http://www.med.uni-magdeburg.de/fme
/zkh /mz/aktuelles/aktuelles.shtml).

Frau Manuela Seelig verteidigte die Diplomarbeit zum
Thema ,Einige Untersuchungen zum Erndhrungsverhal-
ten von Schiilerinnen und Schiilern Sachsen-Anhalts
unter besonderer Berlicksichtigung des Kenntnisstandes
der Fehlbildungsprotektion durch Folsdure" (mit Herrn
Prof. Dr. Dr. Seewald, Hochschule Anhalt) am 16.03.05
erfolgreich.

Aufbauend auf dieser Studie bearbeitete Frau Andrea
Kéhn das Thema "Untersuchungen zum Kenntnisstand
von Schiilerinnen und Schiilern Sachsen-Anhalts (iber
Micronahrstoffe unter besonderer Berlicksichtigung ihrer
praventiven Bedeutung wahrend der Schwangerschaft”
(mit Herrn Prof. Dr. Hartmann, Hochschule Magdeburg-
Stendal (FH)). Die Diplomarbeit konnte aktuell fertig
gestellt und am 29. September 2005 erfolgreich vertei-
digt werden.

» The Prevalence and Surveillance of “Sentinel
Phenotypes” (EUROCAT)

» Epidemiology of Rare Syndromes in Europe
(EUROCAT)

» EUROSERSCAN-study (Aim: to evaluate the
effectiveness of the ultrasound scanning and/or the
maternal serum screening for the prenatal diagnosis
of Trisomies 21, 13 and 18 during gestation across
Europe, and its effects on the fetal outcome)

Seit 2001 besteht eine Kooperation mit dem Kompetenz-
netz ,Angeborene Herzfehler” in Berlin. Hierbei ist insbe-
sondere auch in den nachsten Jahren eine Intensivierung
der Zusammenarbeit, z. B. mit dem ,Register Angebo-
rene Herzfehler” vorgesehen, des Weiteren ist die Durch-
fihrung einer Studie zum Thema ,Homocystein und
angeborene Herzfehler” geplant.

Bereits seit ldngerem existieren Aktivitdten zur Nutzung
der Perinatal- und Neonatalerhebung zur Fehlbildungser-
fassung in Zusammenarbeit mit der Firma GMT Frank-
furt. 2003 wurde durch den Einsatz eines zusatzlichen
Moduls in die Gebdat®-Software begonnen, die Perina-
talerhebung in der Universitatsfrauenklinik Halle, im
Kreiskrankenhaus Schénebeck und im Klinikum in
Schwerin zur Fehlbildungserfassung zu etablieren. Erste
Ergebnisse zeigen, dass eine exaktere Fehlbildungser-
fassung z. T. mit besseren Daten zu z. B. Risikofaktoren
vor/in der Schwangerschaft mdglich ist. Des Weiteren
kénnen mehr Kontrollkinder in die Auswertung einbezo-
gen werden. Eine weitere Kooperation mit den genann-
ten Einrichtungen ist vorgesehen.
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17.5 Publikationen

Eine hochrangige Publikation wurde im Jahr 2004 unter
Mitarbeit von Frau Dr. Rosch zum Thema ,ICSI* verof-
fentlicht: Katalinic, A., Résch, C., Ludwig, M.: ,Pregnancy
course and outcome after intracytoplasmatic sperm injec-
tion: a controlled, prospective cohort study”. In: Fertility
and Sterility. Vol. 81 No. 6(2004); 1604-1616).

Zum selben Thema ,ICSI* erschien ein Beitrag von Frau
Dr. Résch in der Zeitschrift Arztliche Praxis Gynakologie
1/ Januar-Februar 2004 mit dem Titel ,Jedes vierte ICSI-
Kind ist ein Zwilling. Nachgefragt: Restrisiko Eltern.

Im Nachgang zur EUROCAT-Tagung 2003 in Heidelberg
(7th European Symposium on the Prevention of Congeni-
tal Anomalies, 30 May 2003), welche vom Fehlbildungs-
monitoring Sachsen-Anhalt mit organisiert wurde, sind
die Abstracts der Tagung mit einem Beitrag von Frau

Dr. Résch und Prof. Steinbicker in Reproductive Toxico-
logy 18 (2004) S. 135: ,Congenital malformations - etio-
logical factors 20 years after Kalter and Warkany“ er-
schienen.

Im Newsletter der LVG 4/2004 Gesundheitsziele des
Landes Sachsen-Anhalt erschien die Zusammenfassung
der Ergebnisse der o. g. Schilerbefragungsstudie zum
Thema ,Vitamine und Schwangerschaft”.

Erwahnenswert ist des Weiteren die 2004 ebenfalls von
Frau Dr. Résch an der Medizinischen Fakultat der Otto-
von-Guericke-Universitat Magdeburg eingereichte Habili-
tation zum Thema "Aufgaben, Funktionen und Entwick-
lungsperspektiven eines populationsbezogenen Fehibil-
dungsregisters in Deutschland".
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18 Jahresbericht 2004 des Zentrums fir
Neugeborenenscreening in Sachsen-Anhalt

Einleitung

Nach den Richtlinien des Bundesausschusses der Arzte
und Krankenkassen wird seit 1991 an der Universitéts-
kinderklinik Magdeburg ein landesweites Neugebore-
nenscreening auf angeborene Stoffwechselerkrankungen
und Endokrinopathien durchgefiihrt. In Abstimmung mit
den Einsendern erfolgt auch die Information der Eltern
und betreuenden Arzte durch unser Screeningzentrum
(Tracking) und die Bestatigungsdiagnostik. Eine Landes-
forderung in den Jahren 1992 bis 2002 hatte diese inte-
grierte Gesamtleistung zum Aufbau eines landesweiten
Neugeborenenscreenings ermdglicht.

Seit 2001 werden im Qualitatszirkel der Screening-
zentren der Neuen Bundeslander (Magdeburg, Dresden,
Leipzig, Berlin, LUA Thiringen, Greifswald, Cottbus)
Labormethoden, speziell entwickelte Software und die
externe Qualitdtssicherung aufeinander abgeglichen. Mit
der jetzt glltigen Richtlinie (Bundesanzeiger Nr. 60, S.
4833 von 31.3.2005) kann daher auf eine bereits beste-
hende enge Zusammenarbeit der Hausarzte, Hebammen
und Entbindungskliniken sowie Kinderkliniken im Land
Sachsen-Anhalt zuriickgegriffen werden. Auflerdem
bietet der bestehende Qualitatszirkel der Screening-
zentren Dresden, Berlin, Cottbus, Greifswald und Mag-
deburg im Sinne eines Qualitdtsverbundes die Mdglich-
keit interne Qualitatskontrolldaten (RiLiBdk konforme
Qualitatssicherung) mit Hilfe einer zentralen Datenbank
zu erfassen und allen Mitgliedern tagesaktuell zur Verfi-
gung zu stellen. Dies dient dem schnelleren Erkennen
von systematischen Abweichungen/Trends sowohl der
einzelnen Labors als auch aller Teilnehmer. Weiterhin
werden Ringversuchsergebnisse (CDC Atlanta, Deut-
sche Gesellschaft fur Klin. Labordiagnostik) zusammen-
gefasst um eine grofRere Transparenz der methodenspe-
zifischen Auswertung zu erreichen. Eine weitere sinnvol-
le Verbesserung unserer Qualitatsarbeit wird durch ge-
genseitige Recall-Validierung gewonnen. Hierbei wird die
Qualitdt der Messergebnisse, ihre Bewertung und die
Konformitét der eingeleiteten MalRnahmen von den ande-
ren Labors gegengeprft.

Wie in jedem Jahr hat traditionell im Januar eine Einsen-
derschulung stattgefunden. Neben Falldarstellungen
wurden auch technische Dinge der Blutenthahme, des
Probenversandes und der Verantwortlichkeit bespro-
chen.
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Neben dem seit 2002 bestehenden Geburtenbuchsystem
zur Erfassung aller in Sachsen-Anhalt geborenen Kinder
wird an einem System zur Uberwachung aller notwendi-
gen Zweituntersuchungen (Friihabnahmen bei Reifgebo-
renen und Kontrollen der Friihgeborenen, die vor der 32.
SSW geboren wurden) gearbeitet. Erste Ergebnisse
zeigen, dass hier noch Verbesserungsbedarf besteht.
Unser Screeningzentrum erhielt im Jahr 2004 Filterpa-
pierproben von 257 Einsendern: 30 Kliniken, 86 Hebam-
men und 141 ambulant tatigen Arzten.

Der Screeningumfang in Sachsen-Anhalt ist mit dem der
anderen Screeningzentren Deutschlands durchaus zu
vergleichen (PKU, Hypothyreose, AGS, Galaktosdmie,
Biotinidase-Mangel, erweitertes Screening ,TMS). Die
von uns angewendeten Methoden, die Recall- und die
Detektionsraten werden in den folgenden zwei Tabellen
dargestellt:

Tab.1: Methoden/Analytik 2004

Methode Referenzwerte

TSH Fluoreszenzimmunoassay 15 mu/I

PHE TMS < 150 pmol/l

GALT Fluorometrisch >3,5 U/gHB

BIO Enzymatisch normale Aktivitat

170HP Fluoreszenzimmunoassay abhangig von Gestati-

onsalter

AC T™MS unauffallig

AS TMS unauffallig

TSH: Schilddriisenstimulierendes Hormon - Parameter fir die
Hypothyreose

Phe: Phenylalanin - Parameter fiir Phenylketonurie (PKU) oder
Hyperphenylalaninamie (HPA)

GALT: Galaktose-1-Phosphat-Uridyl-Transferase -
Enzymdefekt bei klassischer Galaktosdmie

BIO: Biotinidaseaktivitat

170HP: 17-Hydroxyprogesteron - Parameter fir Adrenogenitales
Syndrom (AGS)

AC: Acylcarnitine - Gruppe von Parametern zur Erkennung von

Fettsdureoxidationsstérungen, Organoazidurien und Carni-
tinzyklus-Defekten
AS: Aminosauren - zur Erkennung von Aminoazidopathien
TMS: Tandem-Massenspektrometrie



Abb. 1

Untersuchungszahlen, Recallraten und gesicherte Félle

Auch 2004 konnten die Recallraten dank eines qualifi-
zierten Befundungssystems, welches in den Standard
Operation Procedures (SOP) unseres Labors festgelegt
sind, niedrig gehalten werden. In Tabelle 2 werden die
Recallraten fiur die einzelnen Messparameter und die
gesicherten Falle aufgezeigt.

Tab.2: Probenumfang ; gesicherte Félle; Recall-Rate 2004

Erst- Zweit- Recall* Gesicherte Félle
untersuchung untersuchung

TSH 17142 595 0.09% 10

PHE 17142 595 0.05% 7PKU / 1 HPA
GALT 17142 595 0,05% 1 klassische/

5 Varianten

BIO 17142 595 0.001% 0
170HP 17142 595 0,05% 0

AC, AS 17142 595 0,14% 0

(TMS)

*Definition des Recall: Anforderung einer erneuten Blutprobe bei auffalligen Scree-
ningbefund, wenn die Erstuntersuchung im Alter von >36 Std. bei Reifgeborenen
oder >32 Wochen Gestationsalter bei Friihgeborenen abgenommen wurde.

Einen besonderen Stellenwert nimmt unser Tracking-
system ein.

Fir das Jahr 2004 sah die Erfassungsrate in Sachsen-
Anhalt wie folgt aus:

Laut der Jahresstatistik des Bundesamtes wurden
17.160 Kinder lebend in Einrichtungen Sachsen-Anhalts
geboren.

Es verbleiben 18 Neugeborene, die moglicherweise nicht
gescreent wurden. Mehrere Eltern wurden angeschrie-
ben, haben aber nicht geantwortet (Ablehnung, Umzug
oder Screening vergessen - keine Klarung mdéglich) .
Hausentbindungen durch Hebammen, die die Blutproben
an andere Labore schicken, konnen auch eine Ursache
sein. Die Erfassungsrate liegt mit 99,9 % in Sachsen-
Anhalt héher als in anderen Screeningzentren (97-98 %).
Unser Ziel muss nach wie vor 100 % sein. Das kann nur
erreicht werden, wenn alle in Sachsen-Anhalt tétigen
Geburtseinrichtungen (Kliniken, niedergelassene Arzte
und Hebammen) die Aufklarung der Eltern zum Neuge-
borenenscreening vertiefen und die Geburten dem
Screeningzentrum melden (Ziel: nicht nur melden, son-
dern auch die Blutprobe aller in Sachsen-Anhalt gebore-
nen Kinder in das Screeningzentrum unseres Landes
schicken).

Fir die nach den Richtlinien geforderten Zweituntersu-
chungen sind in unserem Zentrum in der Umsetzung
noch Probleme zu sehen, welches in der Statistik zum
Ausdruck kommt (Tab. 4). Von insgesamt 97 Kindern gibt
es keine Angabe Uber die zweite notwendige Blutent-
nahme.

Tab. 4: Erfassungsrate Zweituntersuchung

<36 Std. < =32 SSW
Zweitscreening erforderlich: 727 432 295
Kontrolle in eigenen Labor.: 374 221
vor Screeningabnahme. verstorben 2 4
in and. Bundeslandern gescreent 10 keine Angaben
Verbleiben (unbekannt) 46 51

Tab. 3: Erfassungsrate firr Erstuntersuchungen
Anzahl Diff/Summe

Erstscreening in MD 17.142

Nicht in S-A geb.: 58 17.084
vor Screeningabn. verstorben 15 17.099
Screening von Eltern verweigert 10 17.109
in and. Bundeslandern gescreent 33 17.142
Verbleiben (unbekannt) 18 17.160

Blutentnahmezeiten

Leider wird die in den Richtlinien geforderte optimale
Blutentnahmezeit fiir das Neugeborenenscreening (2.-3.
Lebenstag) noch nicht durchgehend umgesetzt. In Abbil-
dung 1 wird gezeigt, dass bei insgesamt 18,68 % aller

Neugeborenen die Erstabnahme flir das Screening erst
nach dem 3. Lebenstag (0,56 % sogar erst nach dem
9. Lebenstag) erfolgt.

Entnahmezeiten
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Versandzeiten

Abbildung 2 zeigt, dass 34,12 % aller Einsendungen das Tage. Das lasst sich fiir 2004 nicht durch die Anhdufung
Labor erst mehr als 2 Tage nach der Blutabnahme errei- von Feiertagen (Weihnachten = Samstag und Sonntag)
chen. 6,74 % aller Blutproben brauchen langer als vier erklaren.
Abb. 2
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Befundtibermittlung
In Abbildung 3 sind die Befundiibermittiungszeiten er- Freitag und Samstag eingehen, werden erst am Montag
fasst. Diese sind nach dem Eingangs- und dem Druckda- gedruckt. Pathologische Befunde werden am Tag des
tum berechnet. Das Druckdatum ist nicht unbedingt im- Befundes jedoch miindlich weitergegeben und per Fax
mer das Befunddatum. Befunde von Proben, die am verschickt (Abb. 4).
Abb. 3
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Abb. 4

Ubermittlungszeiten* fiir pathologische Befunde

53,85

60
50
40
30
20

Befunde in %

10

Tage

* Ubermittiungszeit: Datum der miindliche. Befundibermittlung - Eingangsdatum der Probe

Zusammeniassung

Die Erfassungsrate aller Neugeborenen in Sachsen- nenscreening. Die Richtlinie der des Bundesministeriums
Anhalt von 99,9 % konnte bisher von keinem anderen fiir Gesundheit und Soziales® wird von den Einsendern
Screeningzentrum erreicht und mit den nétigen Zahlen noch nicht durchgehend umgesetzt. Die optimale Ent-
belegt werden. Die Recallrate liegt im Bereich der bei der nahmezeit von 48-72 Lebensstunden war vor dem In-
letzten Jahrestagung der Deutschen Gesellschaft fiir krafttreten dieser Richtlinie schon Bestandteil der Richtli-
Neugeborenenscreening vorgestellten Zahlen aller Zent- nie der entsprechenden Fachgesellschaftena.

renin Deutschland.’ Die zu langen Versandzeiten entstanden durch Sammeln
Uber die Verbesserung der Erfassungsrate der notwen- der Blutproben in den Einrichtungen der Einsender bzw.
digen Zweiteinsendungen wird im nachsten Jahr berich- durch Nutzung von Kurierdiensten, die ihrerseits nicht
tet. jede Sendung aus Kostengriinden sofort weiterleiten.

Es besteht noch erheblicher Bedarf an der Verbesserung
der Entnahmezeiten fiir Blutproben fiir das Neugebore-

" noch nicht veréffentlicht

2 Richtlinien iiber die Fritherkennung von Krankheiten bei Kindern bis zur Vollendung des 6.
Lebensjahres zur Einflihrung des erweiterten
Neugeborenen-Screenings, Bundesanzeiger Nr. 60, S. 4833 von 31.3.2005

3 Richtlinien zur Organisation und Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings auf angeborene
Stoffwechselstérungen und Endokrinopathien in Deutschland, Monatsschr. Kinderheilkd. 2002 150:1424-1429
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Nervensystem

iten des y (G00-G09)
Spmale Muskelatrophie und verwandte Syndrome (G12, z. B. Infantile
spinale Muskelatrophie/Typ I/Typ Werdnig-Hoffmann G12.0), N. n. bez.
Splnale Muskelatrophle (G12.9))

ne F des Nervensy (Q00-Q07)
Anencephalle und dhnliche Fehlbildungen (Q00); Encephalocele (Q01);
Microcephalie (Q02); Hydrocephalus (Q03); Sonstige Fehlbildungen des
Gehirns (Q04, z. B. Angeborene Fehlbildungen des Corpus callosum
(Q04.0), Arhinencephalie (Q04.1), Holoprosencephalie-Syndrom (Q04.2);
Spina bifida (Q05); Sonstige Fehlbildungen des Riickenmarks (Q06)

Augen
Angeborene Fehlbildungen des Auges (Q10-Q15)
Fehlbildungen des Augenlides, des Tranenapparates und der Orbita
(Q10) Anophthalmus, Microphthalmus und Macrophthalmus (Q11);
Fehlbildungen der Linse (Q12) Fehlbildungen des vorderen
Augenabschnittes und des hinteren Augenabschnittes (Q13/Q14);
Sonstige angeborene Fehlbildungen des Auges (Q15, z. B. Glaukom
(Q15.0)
Affektionen des N. opticus und der Sehbahn (H45-H48)
Opticusatrophie (H47.2)
i der A

Die ICD10 - Nomenklatur der wichtigen
Fehlbildungen zur Fehlbildungserfassung

Ohren

Angeborene Fehlbildungen des Ohres (Q16-Q17)

Fehlbildungen des Ohres, die eine Beeintrachtigung des Horvermégens
verursachen (Q16) (z. B.: Fehlbildungen der Gehdrknéchelchen); Sonstige
angeborene Fehlbildungen des Ohres (Q17, z. B. Microtie (Q17.2), Anotie
(Q17.8))

Stérungen der

Gesicht/Mund

Lippen-, Kiefer- und Gaumenspalten (Q35-Q37)

Gaumenspalte (Q35, z. B. Spalte des harten Gaumens (Palatoschisis)
(Q35.1), Spalte des weichen Gaumens/Gaumensegelspalte (Q35.3))

sowie i 6rungen und Refr (H49-H52)
Strabismus nicht naher bezeichnet (H50.9); Blindheit eines bzw. beider
Augen (H54.0/H54.4); Nystagmus und sonstige abnorme Augen-
bewegungen (H55)

Nase

Angeborene Fehlbildungen der Nase (Q30)

Choanalatresie (Q30.0); Agenesie, Unterentwicklung u. Fehlen der Nase
(Q30.0/Q30.1); Nasenfurche, Naseneinkerbung und Spaltnase (Q30.2)

L|ppenspaltelchelloschlsls (036) Gaumenspalte mlt Lippenspalte (Q37)
ene F des und des Halses

(Q18)

Branchiogene(r) Sinus, Fistel und Zyste (18.0); Praaurikulére(r) Sinus und
Zyste (Q18.1); Flugelfell des Halses (Q18.3); Microstomie (Q18.4);
Macrostomie (Q18.5)

Ki iten der Mundhdhle, der
K14)

Sonstige Krankheiten der Gingiva und des zahnlosen Alveolarkammes
(K06, z. B. Dens natalis (K06.0)); Dentofaciale Anomalien (K07, z. B.
Macrognathie und Micrognathie mandibular bzw. maxillar (K07.0),
Anomalien des Kiefer-Schadelbasisverhéltnisses (K07.1, z. B. mandi-
buldre bzw. maxillare Prognathie, Sonstige nicht naher bezeichnete
Anomalien des Unterkiefers))

isen und der Kiefer (K00-

F der Zunge, des Mundes und
des Rachens - siehe Verdauungssystem

Atmungssystem

des y (Q30-Q34)

Angeborene Fehlblldungen des Kehlkopfes (@31, z. B. Kehlkopfsegel
(Q31.0), Hypoplasie des Kehlkopfes (Q31.2), Laryngocele (Q31.3),
Laryngealer Stridor congenitus (Q31.4));

Angeborene Fehlbildungen der Trachea und der Bronchien (Q32, z. B
Tracheomalazie (Q32.0), Sonstige Fehlbildungen der Trachea (Q32.1),
Bronchomalazie (Q32.2), Bronchusstenose (Q32.4)); Angeborene
Fehlbildungen der Lunge (Q33, z. B. Angeborene Zystenlunge (Q33.0),
Akzessorischer Lungenlappen (Q33.1), Agenesie der Lunge (Q33.3))
Angeborene Bronchiektasie (Q33.4), Ektopisches Gewebe in der Lunge
(Q 33.5), Hypoplasie und Dysplasie der Lunge (Q 33.6)); Sonstige
angeborene Fehlbildungen des Atmungssystems (Q34, z. B. Anomalie
der Pleura (Q34.0), Mediastinalzyste (Q34.1))

Krankheiten des Atmungs- und Herz- Kreislaufssystems, die fiir

Genitalsystem

der Genitalorgane (Q50-Q56)

Angeborene Fehlblldungen der Ovarien, der Tubae uterinae und der Ligg.
lata uteri (Q50); Angeborene Fehlbildungen des Uterus und der Cervix
uteri (@Q51); Nondescensus testis (Q53); Hypospadie (Q54); Sonstige
angeborene Fehlbildungen der weiblichen bzw. der mannlichen
Genitalorgane (Q52/Q55); Unbestimmtes Geschlecht und Pseudo-
hermaphroditismus (Q56);

»Beach(e Eplspadlen (Q64 0)

gane (N40-N51)
Hydrocele und Spermatocele (N43)

die Peri iode spezifisch sind (P20-P29)

Sonstige Atemstérungen mit Ursprung in der Perinatalperiode (P28,
z. B. Undine-Syndrom/idiopath. congenitale Hypoventilation (P28.3));
Kardiovaskulédre Krankheiten mit Ursprung in der Perinatalperiode (P29,
z. B. Persistierender Fetalkreislauf inkl. verzogerter Verschluss des
Ductus arteriosus (P29.3))

Nlere und ableltende Harnwege

des Harnsy (Q60-Q64)
Nlerenagenesle und sonstige Reduktionsdefekte der Niere (Q60);
Zystische Nierenkrankheit (Q61); Angeborene obstruktive Defekte des
Nierenbeckens und angeborene Fehlbildungen des Ureters (Q62);
Sonstige angeborene Fehlbildungen der Niere (Q63); Sonstige
angeborene Fehlbildungen des Harnsystems (Q64, z. B. Epispadien
(Q64.0), Harnblasenekstrophie (Q64.1))
Sonstige Krankheiten der Niere und des Ureters (N25-N29)
Sonstige Krankheit der Niere und des Ureters, anderenorts nicht
klassifiziert (N28)

Verdauungssystem
i F i des y

(Q38-Q45)

Sonstige Fehlbildungen der Zunge, des Mundes und des Rachens
(Q38); Macroglossie Q38.2); Fehlbildungen der Speicheldriisen und
Speicheldrisenausfihrungsgénge  (Q38.4);  Fehlbildungen  des
Oesophagus (Q39, z. B. Oesophagusatresie und -stenose); Sonstige
Fehlbildungen des oberen Verdauungstraktes (Q40); Fehlen, Atresie
und Stenose des Diinndarmes bzw. des Dickdarmes (Q41/Q42 z. B.
Analatresie (Q42.3)); Sonstige angeborene Fehlbildungen des Darmes
(Q43), Fehlbildungen der Gallenblase, der Gallengénge und der Leber
(Q44

Hernien (K40-K46)

Hernia Inguinalis (K40); Hernia femoralis (K41); Hernia umbilicalis/
paraumbilicalis (K42); Hernia diaphragmatica (K44)

»>Beachte:
Mekoniumileus (E84.1) als Verdachtsdiagnose fiir Zystische Fibrose

Herz- Krelslaufsystem

Angeborene F des Ki (Q20-Q28)
Angeborene Fehlbildungen der Herzhéhlen und verbindender Strukturen
(Q20, z. B. TGA (Q20.3), Rechter und linker Doppelausstromventrikel
(Q 20.1/Q20.2), Cor triloculare biatriatum (Q20.4), Vorhofisomerismus
(Q20.6)); Angeborene Fehlbildungen der Herzsepten (Q21, z. B. VSD
(Q21.0), Vorhofseptumdefekt (ASD/PFO) (Q21.1), Fallot-Tetralogie
(Q21.3)); Angeborene Fehlbildungen der Pulmonal- und der Tricuspi-
dalklappe (Q22, z. B. Pulmonalklappenatresie, -stenose u. insuffizienz
(Q22.0-Q22.2), Tricuspidalstenose u. -atresie (Q22.4), Hypoplastisches
Rechtsherzsyndrom (Q22.6)); Angeborene Fehlbildungen der Aorten- und
der Mitralklappe (Q23, z. B. Aortenklappenstenose u. -insuffizienz
(Q23.0/23.1), Mitralklappenstenose u. -insuffizienz (Q23.2/23.3), Hypo-
plastisches Linksherzsyndrom (Q23.4)), Sonstige angeborene Fehl-
bildungen des Herzens (Q24, z. B. Dextrocardie (Q24.0), Lé&vocardie
(Q24.1), Fehlbildung der KoronargefiRe (Q24.5)); Angeborene
Fehlbildungen der groBen Arterien (Q25, z. B. Offener Ductus arteriosus
(25.0) sowohl bei Reif- als auch bei Friihgeborenen, Aortenisthmusstenose
(Q25.1), Atresie/Stenose/Aneurysma/Dilatation/Hypoplasie der Aorta bzw.
der Arteria pulmonalis (Q25.2/25.3/25.4)); Angeborene Fehlbildungen der
groRen Venen (Q26, z. B. Stenose der V. cava (Q26.0), Totale
Fehleinmindung der Lungenvenen (Q26.2)); Sonstige angeborene
Fehlbildungen des peripheren GefaRsystems (Q27, z. B. Fehlen oder
Hypoplasie der A. umbilicalis (Q27.0), Nierenarterienstenose (Q27.1));
Sonstige angeborene Fehlbildungen des Kreislaufsystems (Q28, z. B.
Arteriovendse Fehlbildung extrakranieller hirnversorgender GefaRe (28.0))
Krankheiten der Arterien, Arteriolen und Kapillaren (170-179)
Krankheiten der Kapillaren (178, z. B. Hereditdre hamorrhagische
Teleangiektasie/Morbus Osler (178.0))

Chromosomen

Chr ts nicht klassifiziert (Q90-Q99)
Down-Syndrom (Q90); Edwards-Syndrom und Patau-Syndrom (Q91);
Sonstige Trisomien und partielle Trisomien der Autosomen, anderenorts
nicht klassifiziert (Q92); Monosomien und Deletionen der Autosomen,
anderenorts nicht klassifiziert (Q93); Balancierte Chromosomen-
Rearrangements und Struktur-Marker, anderenorts nicht klassifiziert (Q95);
Turner-Syndrom  (Q96); Sonstige Anomalien der Gonosomen bei
weiblichem bzw. bei ménnlichem Phanotyp, anderenorts nicht klassifiziert
(Q97/Q98)




Muskel-/Skelett-System

Angeborene Fehlbildungen und Deformititen des Muskel- und
Skelettsystems (Q65-Q79)

Deformitéten der Hufte (Q65); Deformitaten der FuRe (Q66; z. B.
Klumpfuss); Muskel- und Skelett-Deformitdten des Kopfes, des
Gesichts, der Wirbelsdule und des Thorax (Q67); Polydaktylie (Q69);
Syndaktylie (Q70); Reduktionsdefekte der oberen, unteren bzw. nicht
naher bezeichneten Extremititen (Q71-Q73); Sonstige angeborene
Fehlbildungen der Schadel- und Gesichtsschadelknochen (Q75, z. B.
Kraniosynostose,  Dysostosis mandibulofacialis ~ (Franceschetti-I-
Syndrom/Treacher-Collins-Syndrom etc); Angeborene Fehlbildungen
der Wirbelsaule und des knéchernen Thorax (Q76); Osteochondro-
dysplasie mit Wachstumsstérungen der Réhrenknochen und der
Wirbelséule (Q77, z. B. Achondrogenesie, Thanatophore Dysplasie
etc.); Sonstige Osteochondrodysplasien (Q78, z. B. Osteogenesis
imperfecta etc.); Angeborene Fehlbildungen des Muskel-Skelett-
Systems, anderenorts nicht klassifiziert (Q79, z. B. Angeborene Zwerch-
fellhernie (Q79.0), Fehlbildungen des Zwerchfells (Q79.1), Omphalocele
(Q79.2), Gastroschisis (Q79.3), Bauchdeckenaplasie-Syndrom/Prune-
belly-Sequenz (Q79.4), Amniotische Schnirfurchen/ADAM-Komplex
(Q79.8) etc.)

Krankheiten im Bereich der neuromuskuldren Synapse und des
Muskels (G70-G73)

Primére Myopathien (G71, z. B. Muskeldystrophie, maligne Muskel-
dystrophie/Typ Duchenne (G71.0), Myotone Syndrome, Dystrophia
myotonica/  Curschmann-Steinert-Syndrom  (G71.1),  Myopathien
(E71.2), Sonstige primére Myopathien (G71.8))

Neubildungen
Bosartige Neubildungen (C00-C97) jeder Lokalisation
Wilms-Tumor (C64), Neuroblastom (C74)
Gutartige Neubildungen (D10-D36) jeder Lokalisation
Gutartige Neubildung des endocrinen Driisenanteils des Pankreas (D13.7,
z.B. Nesidioblastose); Gutartige Neubildungen des Fettgewebes (D17),
z.B. Lipome (D17.9)); Lymphangiome (D18); Melanozytennévus (D22)
inkl. Tierfellnavus (D22.9); Gutartige Neubildungen der Haut (D23.9)

i mit i oder unb Verhalten (D37-D48)
jeder Lokalisation
Neubildung mit unsicherem oder unbekanntem Verhalten an Knochen und
Gelenkknorpeln (D48.0, z. B. SteiRteratom); Neubildung mit unsicherem
oder unbekanntem Verhalten der Haut (D48.5)

Blut/Immunsystem

Hamolytische Anémien (D55-D59)

Anédmie durch Enzymdefekte (D55), Sonstige hereditare hamolytische
Anamien (D58), z. B. Hereditére Sphéarozytose (D58.0) Thalassamie (D56);
Sichelzellenkrankheiten (D57)
Koagulopathien, Purpura und
(D65-69)

Hereditarer Faktor-VlIl-Mangel (D66); Hereditérer Faktor-IX-Mangel (D67);
Hereditarer Mangel an sonstigen Gerinnungsfaktoren (D68.2); Sonstige
naher bezeichnete Koagulopathien (D68.8, z. B. Protein-C-Mangel)
Sonstige Krankheiten des Blutes und der blutbildenden Organe (D70-
D77)

Krankheiten der Milz (D73, z. B. Zyste der Milz)

i Stérungen mit il des D80-D89)

Hamorr i Di

Stoffwechsel/Endocrinium

Stoffwechselstérungen (E70-E90)

Stérungen des Stoffwechsels aromatischer Aminoséuren (E70, z. B.
Klassische PKU (E70.0), Albinismus (E70.3)); Sonstige Stérungen des
Aminosaurestoffwechsels (E72, z. B. Stérungen des Stoffwechsels
schwefelhaltiger Aminosduren (E72.1), Stérungen des Lysin- und
Hydroxylysinstoffwechsels (E72.3); Stérungen des Ornithinstoffwechsels
(E72.4), Sonstige naher bezeichnete Stérungen des
Aminoséurestoffwechsels (E72.8)); Sonstige Stérungen des Kohlen-
hydratstoffwechsels  (E74); Stérungen des  Glykosaminoglykan-
stoffwechsels (E76, z. B. Mukopolysaccharidose Typ | (E76.0));
Storungen des Purin- und Pyrimidinstoffwechsels (E79; Hyperurikdmie
ohne Zeichen von entzindlicher Arthritis oder tophischer Gicht,
Asymptomatische  Hyperurikdmie (E79.0), Lesch-Nyhan-Syndrom
(E79.1)); Stoérungen des Mineralstoffwechsels (E83, z. B. Hypo-
phosphatasie, Vitamin-D-resistente Rachitis (E83.3)); Zystische Fibrose
(E84); Sonstige Stoffwechselstérungen (E88)

Krankheiten sonstiger endocriner Driisen (E20-E35)

Adrenogenitale Stérungen (E25, z. B. Adrenogenitales Salzverlust-
syndrom, 21-Hydroxylasemangel (E25.0) und Sonstige adrenogenitale
Stérungen (E25.8)); Krankheiten des Thymus (E32, z. B. Persistierende
Thymushyperplasie, Thymushypertrophie (E32.0))

Transitorische endokrine und Stoffwechselstérungen, die fiir den
Feten und das Neugeborene spezifisch sind (P70-P74)
Transitorische Stérungen des Kohlenhydratstoffwechsels, die fur den
Feten und das Neugeborene spezifisch sind (P70, z. B. Fetopathia
diabetica (Syndrom des Kindes bei einer diabetischen Mutter) (P70.1);
Diabetes mellitus beim Neugeborenen (P70.2))

Sonstiges

g F i (Q80-Q89)
Ichthyosis congenita (Q80, z. B Kollodium-Baby etc.); Epidermolysis
bullosa (Q81); Sonstige angeborene Fehlbildungen der Haut (Q82, z. B.
Nichtneoplastischer Né&vus/Hamangiome (Q82.5)); Angeborene Fehl-
bildungen der Mamma (Q83); Sonstige angeborene Fehlbildungen des
Integumentes (Q84); Phakomatosen, anderenorts nicht klassifiziert (Q85);
Angeborene Fehlbildungssyndrome durch bekannte &uBere Ursachen,
anderenorts nicht klassifiziert (@86, z. B. Alkohol-Embryopathie, Anti-
epileptika-Embryopathie, ~ Warfarin-Embryopathie,  Vitamin-A-Embryo-
fetopathie etc.); Sonstige naher bezeichnete angeborene Fehlbildungs-
syndrome mit Beteiligung mehrerer Systeme (Q87; z. B. Pierre-Robin-
Sequenz (Q87.0), Goldenhar-Syndrom (Q87.0), VACTERL-Assoziation
(Q87.2), CHARGE-Assoziation (Q87.8)); Situs inversus (Q89.3)
Krankheiten der Schilddriise (E00-E07)
Sonstige Hypothyreose (E03)
Diabetes mellitus (E10-E14)
Primar insulinabhéngiger Diabetes mellitus (Typ-I-Diabetes) (E10); N. n.
bez. Diabetes mellitus (E14)
Krankheiten der Haut und der Unterhaut (L00-L99)
Sonstige Storungen der Hautpigmentierung (L81, z. B. Café-au-lait-
Flecken (L81.3))

(
Immundefekte in Verbindung mit anderen schweren Defekten (D82, z. B
Di-George-Syndrom)

Schwangerschafts- und Geburtskomplikationen
Schadigung des Feten und Neugeborenen durch miitterliche Faktoren
und durch K ikati bei atigkeif
Entbindung (P00-P04)
Schadigung durch mitterliche Schwangerschaftskomplikationen (P01, z. B.
Schéadigung des Neugeborenen bei Mehrlingsschwangerschaft (P01.5));
Schadigung des Feten und Neugeborenen durch Noxen, die transplazentar
oder mit der Muttermilch tibertragen werden (P04, z. B. Schadigung des
Feten und Neugeborenen durch sonstige Medikamente, Chemotherapie bei
Krebs oder cytotoxische Medikamente (P04.1), durch Tabakkonsum der
Mutter (P04.2), durch Alkoholkonsum der Mutter (P04.3), durch mutterliche
Einnahme von abhéngigkeitserzeugenden Arzneimitteln oder Drogen
(P04.4), durch chemische Substanzen, die mit der Nahrung der Mutter
aufgenommen wurden (P04.5), durch Exposition der Mutter gegentiber
chemischen Substanzen aus der Umwelt (P04.6), durch sonstige bzw. nicht
néher bezeichnete von der Mutter ibertragene Noxen (P04.8/P04.9)
Sonstige Storungen, die ihren Ursprung in der Perinatalperiode haben
(P90-P96)

Reaktionen und Intoxikationen durch Arzneimittel oder Drogen, die dem
Feten und Neugeborenen verabreicht wurden (P93)

schaft, und

Kleine Fehlbildungen

Auge Epicanthus medialis, Epicanthus inversus, mongoloide Lidachse, antimongoloide Lidachse, Hypertelorismus, Hypotelorismus, Blepharophimose,
Kolobome (lris, Lid, etc.), Ptosis, Heterochromia iridis, Brushfield spots, Infraorbitale Falte
Gesicht und Mund Langes konturarmes Philtrum, Philtrum prominent, schmales Lippenrot, angeborener Zahn, Lingua scrotalis (bipartita), Kinngriibchen,

breite Nasenwurzel, hoher Gaumen

Ohren Angewachsenes Ohrldppchen, tiefsitzende Ohren, (prae)aurikulére Anhangsel, (Prae)Aurikularfisteln, -sinus

Kopf und Nacken Mikrogenie, Progenie
Skelett, Thorax, Abdomen Scoliose, Umbilicalhernie

Haut und Haare Haare, Hautanhangsel, Hdmangiome, akzessorische Mamillen, Naevus flammeus, (StorchenbiR), Café-au-lait spots, multiple Hdmangiome,

white spots, weile Haarstrahne

Hand Simian crease (Vierfingerfurche), Klinodaktytie, Fingerbeerenkissen (pads), hypoplastischer, dreigliedriger, breiter, langer adduzierter Daumen
(hitchhiker thumb), Syndaktylien (partiell, total), préaxiale Polydaktylie, postaxiale Polydaktylie

FuB praaxiale Polydaktylie, postaxiale Polydaktylie, Syndaktylien (2./3., 3./4...), breite GroRzehe, Sandalenfurche

Genitale Hypopspadie (geringer Grad), rudimentére Labien, Verdopplung der kleinen Labien, behaartes Scrotum, fehlender Hodendescensus, Hernien in

grofen Labien N
Entwicklung Minderwuchs - Hochwuchs, Untergewicht - Ubergewicht




