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Vorwort

Liebe Leserinnen und Leser,

wie in jedem Oktober eines Jahres, legt auch in diesem
Jahr das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt, eine
vom Land im Rahmen der Gesundheitsberichterstattung
geférderte Einrichtung, seinen Jahresbericht 2008 vor.
Der Bericht wird zum flinften Mal 6ffentlich présentiert. Er
enthalt Daten zur Haufigkeit congenitaler Fehlbildungen
und Anomalien sowie genetisch bedingten Erkrankungen.
Fir Deutschland stehen nur eingeschrankt flachen-
deckende epidemiologische Daten zur Haufigkeit von
angeborenen Fehlbildungen zur Verfigung. So sind wir
stolz darauf, dass einzig das Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt mit einer auf ein Bundesland bezogenen
Datenerfassung auf eine umfangreiche Registrierung
aller angeborenen Fehlbildungen bei Neugeborenen
zuriickgreifen kann. Seit 1992 arbeitet das Fehlbildungs-
monitoring Sachsen-Anhalt bei EUROCAT, der européi-
schen Vereinigung von Fehlbildungsregistern aus 20
Landern, mit. Es werden durch diesen Zusammenschluss
von insgesamt 43 Registern 29 Prozent der Geburten in
Europa uberwacht und hinsichtlich angeborener Fehlbil-
dungen ausgewertet. Auch das ist ein besonderes Quali-
tatsmerkmal und Gutesiegel.

In Sachsen-Anhalt wurden im Jahr 2008 17.697 Lebend-
geborene registriert. Damit stieg im Vergleich zum Vor-
jahr die Anzahl Lebendgeborener mit 1,8 Prozent leicht
an. Der in den vergangenen beiden Jahren zu konstatie-
rende kleine Aufwartstrend der Geborenenzahl setzte
sich damit fort. Laut Statistischem Bundesamt wurden im
Jahr 2008 in Deutschland 682.514 Kinder lebend gebo-
ren, 0,34 Prozent weniger als im Jahr 2007 (684.864).
Was uns im Land erfreut und als Zeichen einer Bestati-
gung unserer Familienpolitik interpretiert werden kann -
der leichte Anstieg unserer Geborenenzahlen - wird damit
bundesweit kaum bemerkt. Nur 2,6 Prozent aller in
Deutschland 2008 lebend geborenen Kinder sind Sachsen-
Anhalterinnen bzw. Sachsen-Anhalter.

Der nunmehr vorliegende Jahresbericht 2008 beschéaftigt
sich in einem Kapitel schwerpunktmafRig mit numerischen
und strukturellen Chromosomenaberrationen und mogli-
chen Ursachen. Es wird dargestellt, dass europaweit die
Zahl der Geborenen mit Chromosomenaberrationen kon-
tinuierlich ansteigt, doch bei pranatal diagnostizierter
Trisomie 21, 18 und 13 der Anteil der Lebendgeborenen

zu Gunsten der induzierten Aborte abnimmt. Hier baut der
Bericht anhand der Datenlage eine Briicke, um auf
ethisch-medizinische Probleme der Pranataldiagnostik
und ihre Konsequenzen eingehen zu kénnen.

Im Jahr 2008 erhielt das Fehlbildungsmonitoring Daten zu
2.133 Geborenen aus Sachsen-Anhalt. Zu 589 Gebore-
nen davon wurden Datensatze Ubermittelt, die groRe
Fehlbildungen beinhalteten. Bei weiteren 270 Geborenen
wurden kleine Fehlbildungen oder Anomalien beschrie-
ben. Das Fehlbildungsmonitoring sammelt Angaben zu
Kindern/Feten mit angeborenen Fehlbildungen, als auch
zu Kontrollkindern ohne Fehlbildungen. Auch diese sind
unerlasslich, da erst mit den gesamten erfassten Daten
wissenschaftlich fundierte Auswertungen sowie die
Abschéatzung von Risiken mdglich sind.

Der vorliegende Bericht wird nicht nur fur Expertinnen und
Experten spannend zu lesen sein. Auch fur die interes-
sierte Offentlichkeit werden zahlreiche Informationen und
Hinweise geboten, wie durch Pravention, richtiges Verhal-
ten vor und wahrend der Schwangerschaft Fehlbildungen
vermieden werden kdénnen. Dieses gilt ganz besonders
fur die Neuralrohrdefekte. Nachdem in den vergangenen
Jahren ab 2004 die Pravalenz bei diesen Fehlbildungen
zu sinken schien, war fir 2008 eine extrem hohe Prava-
lenz nachweisbar. Damit gewinnt das Thema Folsédure-
prophylaxe wieder eine hohe Aktualitat.

Mein Dank gilt auch in diesem Jahr wieder allen Beteilig-
ten aus den Geburtskliniken im Land fur die nahezu
lickenlosen, detaillierten aber anonymisierten Daten-
Ubermittlungen an das Register und dem Fehlbildungs-
monitoring Sachsen-Anhalt mit dem Team um Frau
Dr. med. Simone Poétzsch fiir die geleistete Arbeit und
die sorgfaltige Erstellung des Jahresberichtes 2008.

Vuﬁa_oa Lpe

Dr. Gerlinde Kuppe
Ministerin flir Gesundheit und Soziales
des Landes Sachsen-Anhalt
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1 Erfassungsregion
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2 Geborenenzahlen 2008

* Statistisches Landesamt Sachsen-Anhalt, 2009
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3  Beteiligte Einrichtungen der Region 2008

3.1 Geburtskliniken/Kinderkliniken (sortiert nach on)

- Klinikum Aschersleben-Stal3furt GmbH

- Klinikum Bernburg GmbH

- Gesundheitszentrum Bitterfeld/Wolfen gGmbH

- MEDIGREIF Kreiskrankenhaus Burg GmbH

- Stadtisches Klinikum Dessau

- Altmark-Klinikum gGmbH Krankenhaus Gardelegen
- AMEOS Klinikum St. Salvator Halberstadt

- Sana Ohre-Klinikum GmbH Haldensleben

- Krankenhaus Martha-Maria Halle-Délau gGmbH

- Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle

- Universitatsklinikum Halle (Saale)

- Krankenhaus Kéthen GmbH

- Kilinik St. Marienstift Magdeburg

- Klinikum Magdeburg gGmbH

- Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R.

- Carl-von-Basedow-Klinikum Saalekreis GmbH Merseburg
- Saale-Unstrut Klinikum Naumburg

- MEDIGREIF Boérdekrankenhaus GmbH Neindorf

- Klinikum Dorothea Christiane Erxleben Quedlinburg GmbH
- Altmark-Klinikum gGmbH Krankenhaus Salzwedel

- Helios Klinik Sangerhausen

- Klinikum Schénebeck GmbH

- Johanniter-Krankenhaus Genthin-Stendal gGmbH

- Asklepios Kliniken WeilRenfels-Hohenmoélsen GmbH
- Harz-Klinikum Wernigerode-Blankenburg GmbH

- Georgius-Agricola Klinikum Zeitz

- MEDIGREIF Krankenhaus Anhalt-Zerbst gGmbH

3.2 Einrichtungen pra- und postnataler Diagnostik (sortiert nach on)

- Dipl.-Med. Heweker, Fachérztin fur Frauenheilkunde, Bernburg

- AMEOQOS Kilinikum St. Salvator Halberstadt, Pranatale Ultraschalldiagnostik: CA Dr. Schmidt / OA Dr. Kéhler

- Dres. Perlitz, Fachéarzte fur Frauenheilkunde, Haldensleben

- PD Dr. Hahmann, Facharzt fur Frauenheilkunde, Halle

- Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle, Pranatale Ultraschalldiagnostik: CA Dr. Seeger / OA Dr. Seliger
- Dr. Altus, Facharztin fir Humangenetik, Magdeburg

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

- Dr. Karsten, Facharzt fiir Frauenheilkunde, Magdeburg

- Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Institut fir Humangenetik

- Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Universitatsfrauenklinik, Pranatale Ultraschalldiagnostik: OA Dr. Gerloff
- Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Universitatskinderklinik, Screeninglabor

- Dipl.-Med. Fiedler und Giesecke, Facharzte fir Orthopadie, Merseburg

- Dr. Schneider, Facharzt fur Frauenheilkunde, Naumburg

- Altmark-Klinikum gGmbH Krankenhaus Salzwedel, Pranatale Ultraschalldiagnostik: CA Dr. Miiller

- Johanniter-Krankenhaus Genthin-Stendal gGmbH, Pranatale Ultraschalldiagnostik: CA Dr. Henschen

3.3 Pathologisch-anatomische Institute/Prosekturen sortiert nach or

- Stadtisches Klinikum Dessau, Institut fiir Pathologie

- AMEOS Kilinikum St. Salvator Halberstadt, Institut flir Pathologie

- Institut fir Pathologie, Dr. Trost, Dr. Warich-Kirches, Dr. Herrmann-Trost und Dr. Teichmann, Halle
- Universitatsklinikum Halle (Saale), Institut flir Pathologie

- Klinikum Magdeburg gGmbH, Institut fiir Pathologie

- Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R., Institut fiir Pathologie

- Klinikum Dorothea Christiane Erxleben Quedlinburg GmbH, Institut fir Pathologie

- PD Dr. Schultz und Dr. Liders, Facharzte flir Pathologie, Stendal

10
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4 Fehlbildungserfassung in Sachsen-Anhalt

4.1 Allgemeine Informationen

Fir Deutschland stehen nur eingeschrankt flachen-
deckende epidemiologische Daten zur Haufigkeit von
angeborenen Fehlbildungen zur Verfiigung. Einzig das
Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt, mit einer auf ein
Bundesland bezogenen Datenerfassung, kann auf eine
umfangreiche Registrierung aller angeborenen Fehlbil-
dungen bei Neugeborenen zurlckgreifen. Zu den Haupt-
aufgaben der Einrichtung zéhlen die Ermittlung von Pra-
valenzen und deren Beobachtung Uber einen definierten
Zeitraum sowie die Pravention von Fehlbildungen. Die
Datensammlung besteht seit 1980. Sie wurde Uber all die
Jahre in gleichbleibender Qualitat und durch das Enga-
gement der Mitarbeiter und der Einsender aus den medi-
zinischen Einrichtungen betreut und erweitert.

Seit 1992 arbeitet das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-
Anhalt bei EUROCAT (European Surveillance of Conge-
nital Malformations), der europaischen Vereinigung von
Fehlbildungsregistern aus 20 Landern, mit. Es werden
durch diesen Zusammenschluss von insgesamt 43 Regi-
stern 29 % der Geburten in Europa berwacht und hin-
sichtlich angeborener Fehlbildungen ausgewertet. Als
eine der Hauptaufgaben sieht EUROCAT, neben der
Erfassung angeborener Fehlbildungen, die Evaluierung
der Effekte von primaren und sekundaren Praventions-
malnahmen zur Vermeidung derselben.

Wahrend fir viele angeborene Fehlbildungen die Ursa-
chen nicht eindeutig bekannt sind, ist der praventive
Nutzen des Vitamins Folsdure zur Vermeidung von
Neuralrohrdefekten wissenschaftlich belegt.

4.2 Erfassung und Auswertung

Der vorliegende Jahresbericht enthdlt Daten zu Gebore-
nen mit angeborenen Fehlbildungen und Chromosomen-
stérungen aus dem Bundesland Sachsen-Anhalt, wobei
auf den Wohnort der Mutter wahrend der Schwanger-
schaft bzw. zum Zeitpunkt der Geburt Bezug genommen
wird.

Die Gesamtzahl der ,Geborenen” beinhaltet

- Lebendgeborene,

- Totgeborene,

- medizinisch induzierte Aborte (alle SSW) sowie

- Spontanaborte ab der 16. SSW

und bildet die Grundlage der jahrlichen Pravalenzberech-
nungen.

Bei der Auswertung der induzierten Aborte wird der
errechnete Geburtstermin zugrunde gelegt, so dass als
Geburtsjahr 2008 gilt, obwohl einige der induzierten
Aborte bereits Ende 2007 vorgenommen wurden. Dieses
Vorgehen ist international so Ublich. Bei den Spontan-
aborten wird demgegentiber keine Korrektur des Geburts-
termins vorgenommen, die Registrierung erfolgt im tat-
sachlichen Monat des stattgefundenen Spontanabortes.

Die Angaben zu Lebend- und Totgeborenen werden

In Deutschland wird deshalb die perikonzeptionelle
Folsaureeinnahme allen Frauen mit Kinderwunsch zur
Pravention von angeborenen Fehlbildungen empfohlen.
Nach wie vor ist in Sachsen-Anhalt keine Pravalenzsen-
kung bei den Neuralrohrdefekten zu verzeichnen. Wir
konnten im Jahr 2008 die hoéchste Pravalenz dieser
schwerwiegenden Fehlbildungen seit Beginn der Daten-
erfassung beobachten. Diese Tatsache deutet auf eine
unzureichende Umsetzung der Empfehlungen zur Fol-
saureprophylaxe hin. Als Schlussfolgerung aus den vor-
liegenden Ergebnissen muss die Forderung nach einer
Verbesserung der Folsdureversorgung von Frauen im
gebarfahigen Alter in Sachsen-Anhalt bzw. in Deutsch-
land untermauert werden!

Wir méchten anhand dieses Beispieles noch einmal expli-
zit auf die Bedeutung der kontinuierlichen und qualitativ
hochwertigen Fehlbildungserfassung in unserem Bundes-
land hinweisen. Dies ist nur durch die gleichbleibende
Forderung durch das Ministerium fir Gesundheit und
Soziales des Landes Sachsen-Anhalt seit dem Jahr
1995 mdglich. Der Dank gilt im Besonderen unseren
Ansprechpartnern Herrn Dr. Dr. R. Nehring und Herrn
Dr. H. Gunkel. Gleichzeitig bedanken wir uns fur die
Unterstlitzung, die wir in organisatorischer Form von der
Medizinischen Fakultat der Otto-von-Guericke-Universitat,
in persona Frau Dipl.-Wirtsch. V. Réatzel, erhalten.

Zudem mochten wir uns bei allen Kollegen, die direkt und
indirekt an der Erfassung der Daten zu angeborenen
Fehlbildungen beteiligt sind, recht herzlich bedanken!

jahrlich vom Statistischen Landesamt in Halle zu Ver-
fligung gestellt.

Alle an das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt Gber-
mittelten Meldungen werden nach Eingang &rztlich kon-
trolliert und die Diagnosen entsprechend der ICD10
kodiert. Angaben zur Medikamenteneinnahme werden
nach dem international empfohlenen ATC-Code erfasst.

Im vorliegenden Bericht wird die Gesamtzahl der Gebore-
nen mit groRen Fehlbildungen sowie die Verteilung des
Vorkommens in GroRstadten und Landkreisen in den
Kapiteln 7 und 8 dargestellt. Geborene mit lediglich klei-
nen Fehlbildungen bzw. Normvarianten werden nicht
extra ausgewertet, da diese Daten nicht vollstdndig
erfasst werden. Die haufigsten Einzeldiagnosen grofRer
Fehlbildungen, die im Jahr 2008 ermittelt wurden, finden
sich im Kapitel 11.

Wie in den Vorjahren haben wir eine gesonderte Auswer-
tung der pathologischen pranatalen Ultraschallbefunde im
Kapitel 10 vorgenommen.

In bewahrter Form findet sich in Kapitel 12 die Auswer-
tung der sogenannten Indikatorfehlbildungen. Die lang-
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jahrig praktizierte Darstellung der Haufigkeiten des Auf-
tretens der Indikatorfehlbildungen wurde in diesem Jahr
etwas umfangreicher gestaltet. Bei der Berechnung der
Basispravalenzen und auch bei der Darstellung der Jah-
respravalenzen in den Diagrammen werden die Daten
des aktuellen Jahrganges jetzt mit den letzten zwolf Jah-
ren 1996-2007 vergleichend dargestellt. Dies erlaubt
gerade bei den Indikatorfehlbildungen mit sehr seltenem
Auftreten einen besseren Uberblick.

Die genauere Berechnung der Konfidenzintervalle basiert
auf der Binomialverteilung. Die auf der Normalverteilung
beruhende Naherungsformel wurde nicht mehr verwen-
det.

In Kapitel 13 dieses Berichtes werden Daten zu genetisch
bedingten Erkrankungen, Chromosomenaberrationen,
Sequenzen, Assoziationen, Komplexen und Embryo-
pathien erldutert. Im Kapitel 14 werden die fehlbildungs-
bedingten Abortinduktionen analysiert.

Wie im Vorjahr ist dasThema Neugeborenenhdrscreening
als eigenstandiges Kapitel Bestandteil des Berichtes des
Fehlbildungsmonitoring (Kapitel 18).

Im Kapitel 19 liegt in gewohnter Weise der Jahresbericht
des Zentrums fur Neugeborenenscreening in Sachsen-
anhalt mit Daten zu angeborenen Stoffwechselstérungen
und Endokrinopathien vor.

4.3 Datenqualitat und Vollstandigkeit/Meldeprozedur

Die zu den Geborenen des Jahres 2008 ibermittelten
Daten stammen aus zahlreichen medizinischen Einrich-
tungen des Landes Sachsen-Anhalt.

So konnten wir 2008 auf Einsendungen aus 27 Kinder-
und Geburtskliniken zurtickgreifen. Zur vollstandigen Dar-
stellung einer Kasuistik wurden die Meldungen von zehn
prénatal-sonografisch und zwei humangenetisch tatigen
Kollegen/Einrichtungen ausgewertet. Nicht zu vergessen
sind die zahlreichen Meldungen der Kollegen aus sieben
pathologisch/anatomischen Einrichtungen, die einen
ebenfalls wesentlichen Anteil an der Datenbereitstellung
haben. Zusatzlich erhielten wir Meldungen von lebend
geborenen Kindern mit Fehlbildungen aus zwei niederge-
lassenen Facharztpraxen (Kinderkardiologie/Orthopéadie).

Mit insgesamt 2.283 Datensatzen (ohne Berlicksichtigung

der Zugehdrigkeit zur Erfassungsregion), bestehend aus

Kontroll- und Fehlbildungsfallen (2007: 2.397, 2006: 2.286),

l8sst sich erfreulicherweise eine &hnliche Melderate wie

in den Vorjahren verzeichnen. Enthalten sind

- 373 pranatal-sonografische Befunde,

- 102 Obduktionsberichte aus den pathologisch/ana-
tomischen Instituten und Praxen,

- 46 Meldungen aus der Humangenetik und

- 80 Meldungen des niedergelassenen Facharztes fir
Kinderheilkunde/Kinderkardiologie und der Fachérzte
fir Orthopéadie.

Wie in den Vorjahren ist die Qualitdt und Vollstandigkeit
der Daten unterschiedlich. Fir das Fehlbildungsmonito-
ring sind Angaben zum Geburtsmonat, Gestationsalter,
Geburtsgewicht, Schwangerschaftsausgang und Alter der
Eltern sehr wichtig. Im Jahr 2008 wurden uns in 99,8 %
aller Falle der Geburtsmonat und bei 99,0 % der Meldun-
gen Angaben zum Gestationsalter Ubermittelt. Um Aus-
sagen uber mdgliche geschlechtsabhéngige Haufungen
bestimmter Fehlbildungen zu machen, ist die Mitteilung
des Geschlechts von Bedeutung. Insgesamt wurde uns
fur 99,2 % der Geborenen das Geschlecht mitgeteilt.

Angaben zum Alter der Mutter bzw. des Vaters sind nicht
nur bei den Chromosomenaberrationen interessant, son-
dern auch bei einigen weiteren angeborenen Fehlbildun-
gen kénnen altersabhéangige Haufungen beobachtet wer-
den. Fir 98,9 % der Kinder/Feten wurde das muitterliche
Alter dokumentiert, dieser Wert entspricht dem des Vor-
jahres. Zuséatzlich konnten wir fir 67,2 % der Falle Anga-
ben zum véaterlichen Alter erlangen (2007: 70,6 %).

Neben der tber Jahre konstant sehr guten Meldequalitét,
ist im Jahr 2008 im Vergleich zu den Vorjahren auch von
einer sehr guten Datenqualitat auszugehen. Dies besta-
tigt einmal mehr die hervorragende und engagierte Mitar-
beit aller Einsender im Land Sachsen-Anhalt!

Die Meldungen erfolgen tiberwiegend iber unsere Melde-
bdgen, die per Post an uns Ubermittelt werden. In vielen
Einrichtungen hat sich eine Ubermittiung per Fax
bewahrt. Unsere Fax-Nummer lautet: 0391-6714176.

Viele Fehlbildungsmeldungen sowie Angaben zu Kon-
trollféllen sind auf den “griinen Meldebdgen” erfasst, die
von uns den einsendenden Einrichtungen kostenfrei zur
Verfligung gestellt werden.

Weiterhin ist es moglich, Meldungen auf den sog. “weiflten
Meldebégen” zu Gbermitteln. Hier wird ein Minimaldaten-
satz erfasst. Eine Zustimmung der Ubermittlung der Fehl-
bildungsmeldung per Unterschrift durch die Kindeseltern
ist dabei nicht notwendig.

Bestellungen der Meldebdgen sind jederzeit per
Telefon unter 0391-6714174 bzw. per Mail unter
monz@med.ovgu.de mdglich.

Unser Anspruch ist es, allen Einsendern bzw. sonstigen
Interessierten kompetent bei allen Fragestellungen rund
um das Thema “angeborene Fehlbildungen” Auskunft
geben zu kdnnen. Bei konkreten Anliegen hierzu stehen
wir lhnen gerne jederzeit zur Verfiigung!
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5  Herkunft der fehlgebildeten Kinder und Feten

5.1 Herkunft (Landkreis) und Geburtsklinik von Kindern und Feten
mit Fehlbildungen

Diese Tabelle zeigt, aus welchen Landkreisen die
Kinder/Feten (Lebendgeborene, Totgeborene, induzierte
Aborte und Spontanaborte, inklusive der vor der 16. SSW)
mit grofRen und kleinen Fehlbildungen kommen, die dem
Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt gemeldet wur-

den sowie die dazugehdrende Geburtsklinik. Nicht immer
wurde dem Fehlbildungsmonitoring diese Klinik zur
Kenntnis gebracht und nicht alle Fehlbildungen wurden
von den Geburtskliniken gemeldet.
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5.2 Eingegangene Daten der meldenden Einrichtungen
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Die Tabelle auf der vorangegangenen Seite 14 gibt einen
Uberblick (iber die 2008 eingegangenen Daten der mel-
denden Einrichtungen.

Es ist moglich, dass Informationen zu einem Kind aus
unterschiedlichen Institutionen gemeldet wurden. Aufgrund
von Mehrfachmeldungen entspricht die Gesamtzahl nicht
der Anzahl der Kinder/Feten mit Fehlbildungen.

Bei den Pranatalbefunden wurden die Kinder/Feten nach
dem Vorliegen von Fehlbildungen zum Geburtszeitpunkt

6 Geschlechtsverhaltnis

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

weiblich 8.649 Lebend- und Totgeborene

Geschlechtsverhéltnis m : w = 1,05

Geschlechtsverhéltnis bei allen Geborenen mit groRen
Fehlbildungen (inklusive Aborte)

weiblich 242 Geborene

gesamt 589 Geborene

Geschlechtsverhaltnis m : w = 1,37

eingeordnet. So ist es moglich, dass zwar ein auffalliger
Pranatalbefund tibermittelt wurde, dieser sich jedoch nicht
bestatigte. Diese Kinder/Feten dienen als Kontrollfalle, die
hier nicht extra ausgewiesen sind.

Hinweis: Aborte aus medizinischer Indikation werden dem
(Geburts-)Jahr zugeordnet, in dem die 40. SSW erreicht
worden ware.

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

weiblich 126 Geborene

Geschlechtsverhéltnis m : w = 1,14

Fir das Jahr 2008 wurden vom Statistischen Landesamt
Halle insgesamt 17.763 Geborene registriert, davon sind
66 Totgeborene und 17.697 Lebendgeborene. Somit ist
die Gesamtzahl der Geborenen in Sachsen-Anhalt mit
1,7 % gegeniiber dem Vorjahr erneut leicht angestiegen.

Das Geschlechtsverhéltnis bei allen Lebend- und Totge-
borenen zeigt mit 1,05 eine leichte Androtropie (2007:
1,06; 2006: 1,09).

Die bereits im Vorjahr beobachtete deutliche Knaben-
wendigkeit bei Geborenen mit groRen Fehlbildungen
besteht mit 1,37 auch 2008 (2007: 1,28; 2006: 1,12).
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7  Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit grof3en
Fehlbildungen (N=589)

Lebendgeborene 495 84,0
davon:
Lebendgeborene 9) (1,5)
bis zum 7. Lebenstag verstorben
davon:
Lebendgeborene ) (0,3)

nach dem 7. Lebenstag verstorben

induzierte Aborte 79 13,4
EEE D
gesamt 589 100

2008 84,0

2007 | 88,9

2006 | 89,7

2005 | 87,9

2004 | 85,5

2003 | 832

2002 | 87,0

2001 | 84,5

2000 | 86,9

0% 26% 46% 66%
O Lebendgeborene [ Totgeborene E Spontanaborte Oinduzierte Aborte M unbekannt

Abb. 1: Schwangerschaftsausgénge bei Geborenen mit groRen Fehlbildungen (Vergleich 2000 bis 2008)

Im Jahr 2008 wurden 589 Geborene mit groflen Fehlbil-
dungen gemeldet, die Gesamtanzahl liegt ungefahr in der
GroRenordnung der Vorjahre (2007: 594; 2006: 603).
Nachdem bei allen Geborenen mit grof3en Fehlbildungen
im Jahr 2007 nur bei 7,4 % die Schwangerschaft vorzeitig
beendet wurde, war im Jahr 2008 mit 13,4 % wieder ein
hdéherer Anteil zu beobachten. Im Jahr 2003 wurde mit
einem Anteil induzierter Aborte von 14,6 % ein ahnlich
hohes Niveau registriert.

Der Anteil der Lebendgeborenen ist mit 84,0 % verhaltnis-
mafig gering. Es zeigt sich, dass die Entwicklung der letz-
ten Jahre, die eine Zunahme der Lebendgeborenen mit

groRen Fehlbildungen und einen Riickgang der induzier-
ten Aborte bei Feten mit groRen Fehlbildungen implizierte,
2008 nicht zu beobachten ist. Der Anteil der Lebendgebo-
renen, die vor bzw. nach dem siebten Lebenstag verstor-
ben sind, ist etwas hoher als in den letzten beiden Jahren,
entspricht jedoch dem Mittelwert der letzten zehn Jahre.
Betrachtet man die Spontanaborte (ab der 16. SSW), so
entspricht der Anteil von 1,4 % ungefahr dem Mittel der
Vorjahre.

Der im Jahr 2007 hohe Anteil von 2,2 % Totgeburten ist
im Jahr 2008 mit 1,2 % wieder gesunken, aber trotzdem
als hoch einzustufen.
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8 Kinder und Feten mit grofRen Fehlbildungen in den
Landkreisen und kreisfreien Stadten (N=589)

Borde (78)

Magdeburg (100)

Salzlandkreis (65)

14,2

Altmarkkreis Salzwedel (28)

14,0

Jerichower Land (28)

13,9

Dessau-RoRlau (22)

13,7

Mansfeld-Siidharz (34)

Saalekreis (45)

12,9

12,8

Stendal (26)

Halle (58)

12,7

Harz (43)

Anhalt-Bitterfeld (32)

12,6

Burgenlandkreis (20) ] 1,4

Wittenberg (9) 222222 1,0

0,0 1,0

3,0 4,0 5,0 6,0

O Haufigkeit in %

Abb. 2: Grof3e Fehlbildungen bei Kindern/Feten in den Landkreisen und kreisfreien Stadten in Sachsen-Anhalt (absolute

und prozentuale Angabe)

Anzahl Fehlbildungsrate (in %)
GroRstadte Dessau-RoRlau,
Halle und Magdeburg e e
Landkreise insgesamt
(einschlieBlich unbekannt) L &l
Sachsen-Anhalt 589 3,3

Im Jahr 2008 wurden Daten zu 589 Geborenen mit gro-
Ren Fehlbildungen gemeldet. Bezugnehmend auf alle
Geborenen in Sachsen-Anhalt, ergibt sich eine Rate gro-
Ber Fehlbildungen von 3,3 %, welche 0,1 % unter dem
Vorjahreswert liegt (2007: 3,4 %; 2006: 3,4 %). Der aktu-
elle Jahreswert liegt im Konfidenzintervall der Jahre
1996-2007.

In den GroRstddten Magdeburg, Halle und Dessau-RoR-
lau liegt die Fehlbildungsrate mit 3,8 % erwartungsgeman
Uber der der Landkreise mit 3,1 %. Vergleicht man jedoch
die Haufigkeit der vergangenen Jahre, so wurde 2008 in
den Grof3stadten eine sehr niedrige Rate, die zweitnied-
rigste seit 1996, registriert (2007: 4,2 %; 2006: 3,9 %).

Beim Vergleich der regionalen Fehlbildungsraten in den
elf Landkreisen von Sachsen-Anhalt zeigt sich im Land-

GroRe Fehlbildungen (1996 bis 2007)

Fehlbildungsrate (in %) Konfidenzintervall (Cl 95%)

GroRstadte 4,4 44-46
Landkreise 3,1 3,0-32
Region 3.4 3,3-3,5

kreis Borde mit 5,4 % die héchste Rate. Es folgt der Salz-
landkreis mit 4,2 %. Deutlich niedrigere Fehlbildungsraten
sind, wie auch im Vorjahr, im Burgenlandkreis mit 1,4 %
und im Landkreis Wittenberg mit 1,0 % zu finden.

Bei einem Lebendgeborenen mit einer groflen Fehl-
bildung wurde der Landkreis nicht angegeben (in Abb. 2
nicht mit aufgefiihrt werden).

Im Grof3stadtvergleich sind in Magdeburg, mit einer Rate
von 4,8 %, die meisten groRen Fehlbildungen zu finden.
Diese Fehlbildungsrate ist jedoch niedriger als in den
Vorjahren (2007: 5,0 %; 2006: 6,1 %). In Dessau-RoRlau
kam es zu einem Anstieg der Fehlbildungsrate auf 3,7 %
(2007: 2,1 %) und in Halle zu einem Absinken auf 2,7 %
(2007: 4,1 %).

17



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2008

9 Kinder und Feten mit multiplen congenitalen Anomalien
(MCA) in den Landkreisen und kreisfreien Stadten (N=246)

Anzahl Fehlbildungsrate (in %)
GroRstadte Dessau-RoRlau,
Halle und Magdeburg o .2
Landkreise insgesamt 178 1,36
Sachsen-Anhalt 246 1,38

Im Jahr 2008 wurden von den insgesamt 589 Geborenen
mit groen Fehlbildungen 246 Geborene mit multiplen
congenitalen Anomalien (MCA), d. h. mindestens zwei
angeborenen grofen Fehlbildungen, gemeldet. Das ent-
spricht einem Anteil von 41,8 % der Geborenen mit gro-
Ben Fehlbildungen. Der durchschnittliche Anteil der MCA
zwischen 1996 und 2007 lag bei 41,6 %.

In Bezug auf alle in Sachsen-Anhalt Geborenen betragt
im Jahr 2008 der Anteil der Kinder und Feten mit MCA
1,38 % und liegt damit noch im Konfidenzintervall der Pra-
valenz (1,36 % - 1,46 %). Im Jahr 2008 liegt der Anteil der
MCA in Gro3stadten mit 1,42 % nur leicht Gber dem Anteil
in den Landkreisen mit 1,36 %. In den GroRstadten wird

Multiple congenitale Fehlbildungen (1996 bis 2007)

Fehlbildungsrate (in %) Konfidenzintervall (Cl 95%)

GroRstidte 1,67 1,55 - 1,79
Landkreise 1,33 1,27 - 1,39
Region 1,41 1,36 - 1,46

das Konfidenzintervall mit dieser Haufigkeit unterschrit-
ten, in den Landkreisen liegt der Wert innerhalb des Kon-
fidenzintervalls, jedoch im oberen Bereich.

Vergleicht man die einzelnen Regionen Sachsen-Anhalts,
zeigt sich im Landkreis Borde ein Anstieg der MCA-Rate
um 1,7 % von 0,7 % auf 2,4 %. Gefolgt wird der Landkreis
Borde vom Altmarkkreis Salzwedel mit 2,1 % und dem
Salzlandkreis mit 1,8 %. Als erste Grof3stadt ist Halle auf
dem vierten Rang zu finden. Vergleichsweise selten wur-
den Kinder und Feten mit MCA aus dem Burgenlandkreis,
dem Landkreis Wittenberg und aus Dessau-RoRlau
gemeldet.

Bérde (34)

12,4

Altmarkkreis Salzwedel (15)

Salzlandkreis (27)

Magdeburg (36)

11,7

Harz (24)

Jerichower Land (10)

Halle (28)

Saalekreis (20)

Stendal (12)

Anhalt-Bitterfeld (16)

Mansfeld-Sidharz (11)

Dessau-RoRlau (5) ]0,7
Burgenlandkreis (6) 10,4
Wittenberg (3) (10,3

0,0 0,5

1,0 1,5 2,0 25

OHaufigkeit in %

Abb. 3: Multiple congenitale Anomalien (MCA) bei Kindern/Feten in den Landkreisen und kreisfreien Stadten in Sachsen-

Anhalt (absolute und prozentuale Angabe)
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2008 71,6
2007 7 77,9
2006 7 79,2
2005 7 73,0
2004 7 73,4
2003 7 70,2
2002 7 73,4
2001 7 752
2000 7 76,0
0% 1(;% 26% 36% 46% 56% 6(;% 7(;% 86% QC;% 106%
OLebendgeborene I Totgeborene E Spontanaborte Oinduzierte Aborte M unbekannt

Abb. 4: Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit multiplen congenitalen Anomalien (MCA) (Vergleich 2000 bis 2008)

Die Auswertung der Schwangerschaftsausgange bei
Geborenen mit MCA zeigt ein dhnliches Bild wie bei den
Kindern und Feten mit groRen Fehlbildungen (Kapitel 8).

Im Jahr 2008 wurde nach pranataler Diagnostik von mul-
tiplen congenitalen Anomalien in 24,0 %, also etwa bei

einem Viertel der Feten, ein induzierter Abort vorgenom-
men. 71,6 % aller Geborenen mit MCA-Fehlbildungen
kamen lebend zu Welt.

Die Auswertung der Spontanaborte ab der 16. SSW mit
einem Anteil von 2,4 % und der Totgeborenen mit 2,0 %
ergibt ebenfalls ein dhnliches Bild wie in den Vorjahren.
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10 Pranatale Sonografiebefunde

Im Jahr 2008 erhielten wir zu 1.760 Kindern/Feten aus
Sachsen-Anhalt Befundzusendungen von pranatal-sono-
grafisch tatigen Kollegen. Diese beinhalten sowohl Anga-
ben zu Kontrollkindern, Softmarkern als auch definierte
Fehlbildungen. Zu einigen Kindern/Feten lagen uns mehr-
fache Meldungen vor.

In 340 Fallen wurde ein pathologischer Befund gefunden.
Davon wurden in 18,2 % (62 Félle) keine Informationen
zum Schwangerschaftsausgang registriert.

Das Vorliegen von Softmarkern wurde bei insgesamt 178
Schwangerschaften berichtet. Hierbei war in fast 80 % nur
ein Softmarker nachweisbar. Bei den restlichen Kindern
konnten zwei oder drei Softmarker festgestellt werden.
Am haufigsten, d. h. in 42 Fallen, wurden white spots im
pranatalen Ultraschall entdeckt, weiterhin in 28 Fallen
eine Pyelektasie und in 24 Fallen eine singuldre Nabel-
schnurarterie.

Da uns nur einige Kollegen ihre Sonografiebefunde tber-
mitteln, besteht in Sachsen-Anhalt keine vollstandige
Erfassung. Auch ist davon auszugehen, dass trotz prana-
talem Nachweis eines Softmarkers gesunde Kinder gebo-
ren wurden, welche uns nicht gemeldet wurden. So ist
eine vollstdndige Erfassung dieser Datensatze von der
pranatalen Diagnostik bis zur Meldung der Geburt nicht in
jedem Fall gegeben.

Folgende Softmarker wurden gemeldet:
(Mehrfachnennungen méglich)

white spots 42

singulare Nabelschnurarterie 24

Nackenddem 18

Hydrops fetalis 17

echogener Darm 10

Polyhydramnion 5

hypoplastisches Nasenbein &

auffallige Kopfform 1

Softmarkerbefunde bei Kindern/Feten mit ausgewahlten
Chromosomenstérungen:

Mit Down-Syndrom wurden uns im Jahr 2008 insgesamt

34 Geborene gemeldet. Davon liegen in 13 Féllen keine

Angaben zum pranatalen Ultraschall vor. Bei zwei Lebend-

geborenen und einem induzierten Abort wurde kein

pathologischer Befund im pranatalen Ultraschall erhoben.

Bei den 18 Geborenen, von denen uns ein pathologischer

Pranatalultraschallbefund bekannt ist, wurden folgende

Softmarker festgestellt:

- 1 x Nackenddem, echogener Darm und hypoplasti-
sches Nasenbein

- 1 xHydrops fetalis und vergroRerte Nackentransparenz

- 1 x Sandalenliicke und vergréRerte Nackentransparenz

- 1 x Plexus choroideus Cysten und white spots

- 4 x Nackenddem

- 3 x vergroRerte Nackentransparenz

- 1 x Hydrops fetalis

- 1 x Polyhydramnion

- 5 x kein Softmarker (andere pathologische Befunde)

Die meisten der schweren Begleitfehlbildungen, die bei

diesen 18 Geborenen mit Down-Syndromen pranatal-

sonografisch auffielen, waren Herzfehlbildungen. Auller-

dem wurde eine Atresie des Duodenums und ein Hydro-

cephalus diagnostiziert.

Bei allen acht Geborenen mit Edwards-Syndrom, die uns

2008 Ubermittelt wurden, wurde beim pranatalen Ultra-

schall ein pathologischer Befund gestellt. Folgende Soft-

marker wurden dabei erkannt:

- 1 x Hydrops fetalis, Nackenédem und hypoplastisches
Nasenbein

- 1 x Hydrops fetalis und Nackenédem

- 1 x hypoplastisches Nasenbein und singulare Nabel-
schnurarterie

- 2 x Plexus choroideus Cysten und geballte Faust

- 1 x Nackenddem

- 1 x Plexus choroideus Cysten

- 1 x kein Softmarker (andere pathologische Befunde)

Bei allen Geborenen mit Edwards-Syndrom wurden aul3er

den aufgefiihrten Softmarkern Herzfehlbildungen und

meist auch andere schwere Fehlbildungen diagnostiziert.

Bei dem im Jahr 2008 gemeldeten Feten mit Patau-
Syndrom, wurde ein pathologischer Ultraschallbefund
erhoben. Neben multiplen Fehlbildungen an Kopf und
Herz wurde als Softmarker ein Hydrops fetalis festgestellt.

Im Jahr 2008 wurden uns zwei Ullrich-Turer-Syndrome
gemeldet, bei denen sich pranatal-sonografisch jeweils
ein pathologischer Befund ergab. Einmal wurde ein
Hydrops fetalis sowie eine vergrofierte Nackentranspa-
renz und einmal eine vergrolRerte Nackentransparenz
sowie eine Hypoplasie der Aorta gefunden.

Zu den uns gemeldeten drei Klinefelter-Syndromen erhiel-
ten wir zweimal keine Angaben zum pranatalen Ultra-
schall, einmal waren keine Fehlbildungen festzustellen.

2008 erhielten wir Informationen zu zwei induzierten Abor-
ten mit Triploidie: Einmal wurden pranatal ein Hydrops
fetalis, ein Nackenddem und das Fehlen von Schadelkno-
chen beschrieben, bei dem anderen Fet ein Hydrocephalus.
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Von den ubrigen uns Ubermittelten Geborenen mit Chro-
mosomenstérungen liegen zu zwei Spontanaborten mit
Trisomie 9 und einem Lebendgeborenen mit Jacobsen
Syndrom keine Angaben zum pranatalen Ultraschall vor.
Beim dem induzierten Abort mit Chromosomenanomalie

(46,XX add(6)(q27)) wurde eine vergroRerte Nacken-
transparenz und bei dem Fet mit liberzahligem Marker-
chromosom 21 eine Pyelectasie und eine Plexuscyste
beschrieben. Das Lebendgeborene mit Fragilem X Syn-
drom wies einen white spot auf.

Interessant ist die Betrachtung der pranatalen Befunde zu
Indikatorfehlbildungen hinsichtlich des postnatalen Out-
comes.

Am haufigsten wurden die ZNS-Fehlbildungen Spina bifi-
da und Anencephalus, sowie die Lippen- und Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte gesehen.

Eine hundertprozentige Ubereinstimmung ergibt sich bei
den Diagnosen Spina bifida, Encephalocele, Fallot-Tetra-
logie, Omphalocele und den Reduktionsfehlbildungen der
Extremitaten.

Bei der Anencephalie erhielten wir bei einem Pranatal-
befund keine Informationen zum postnatalen Ausgang.
Ahnlich verhélt es sich bei den prénatalen Diagnosen Lip-
pen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, hier wurden in
zwei Fallen keine postnatalen Informationen registriert.

Beim congenitalen Hydrocephalus, der neunmal pranatal-
sonografisch gesehen wurde, wurde dieser nur viermal
postnatal bestatigt. Ursache hierfir sind u. a. die nach
induzierten Aborten auftretenden autolytischen Hirnver-

anderungen, die eine genaue Beurteilung der Ventrikel
nicht mehr zulassen. Desweiteren wurden zweimal post-
natal Ventrikelerweiterungen bzw. ein Dandy-Walker-
Syndrom festgestellt. Bei einem Neugeborenen mit
Edwards-Syndrom, welches in der 23. SSW geboren
wurde, konnte der prénatal u. a. gesehene Hydrocepha-
lus nicht bestatigt werden.

Eine prognostisch entscheidende Pranataldiagnose ist
die Linksherzhypoplasie, die in sieben Fallen gemeldet
und viermal postnatal bestatigt wurde. In zwei Féllen
konnte einmal bei der Obduktion und einmal postnatal die
Diagnose nicht bestatigt werden, in einem Fall erhielten
wir keine weiteren Informationen.

Wir sind sehr an einer noch ausfiihrlicheren Ubermittlung
der Pranatalbefunde interessiert, auch ist es wichtig,
Informationen Uber den weiteren Schwangerschafts-
verlauf und -ausgang zu erhalten. Die Zunahme der pra-
natalen Diagnostik in der Schwangerschaftsvorsorge
erfordert eine noch fundiertere Auswertung der pra- und
postnatalen Befunde.
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11 Organsystembeteiligung bei Kindern und Feten mit
grofRen Fehlbildungen

Herz-Kreislauf (228)
Muskel/Skelett (125)
Niere/Harntrakt (75)
ZNS (69)
Verdauungstrakt (44)
Gesichtsspalten (25)
Genitale (17)

]21,2

112,7

11,7

I—
I—
/129

38,7

Atmungssystem (15) [ 2,6
Hernien (11) [=11,9
Auge (9) (11,5
Ohr (7) 11,2
Endocrinium (7) []1,2
Galle/Leber/Milz/Pankreas (5) [0,9
Haut und Anhang (3) [10,5
Gesicht/Hals (3) [0,5

0,0 5,0 10,0

15,0 20,0 25,0 30,0 35,0 40,0

O Haufigkeit in %

Abb. 5: Organsystembeteiligung bei Kindern/Feten mit grof3en Fehlbildungen (absolute und prozentuale Angabe)

Insgesamt werden 589 Geborene betrachtet, die eine
oder auch mehrere grof3e Fehlbildungen aufwiesen. Es
erfolgte eine Einordnung der gemeldeten Diagnosen nach
Organsystemen, wobei bei einem Kind auch Fehlbildun-
gen verschiedener Organe vorliegen kdnnen.

In einem dem Vorjahr vergleichbaren Anteil zeigten sich
die Fehlbildungen des Herzens und der groRen Gefale
am haufigsten. Hier waren bei 228 Kindern/Feten Diag-
nosen ermittelt worden. Ebenso lassen sich im prozentua-
len Anteil aller Geborenen mit grof3en Fehlbildungen tber
die letzten Jahre kaum Veranderungen bei den Muskel-
und Skelettfehlbildungen, den Fehlbildungen der Niere
und des Harntraktes sowie des ZNS ermitteln.

Die orofacialen Spaltbildungen sind im Jahr 2008 im Ver-
gleich zu den ubrigen Organsystemgruppen tendenziell
seltener mit einem Anteil von aktuell 4,2 % (2007: 6,1 %,
2006: 5,8 %) aufgetreten.

Nachdem im Jahr 2007 nach Einflihrung des Horscree-
ningtracking eine sehr hohe Zahl an Kindern mit angebo-
renen Horstorungen ermittelt wurde, ist diese Zahl im Jahr
2008 wieder zuriickgegangen und somit die Zahl der in
der Organsystemkategorie “Ohr” erfassten Kinder (2008:
7 Geborene, 2007: 34 Geborene).
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Die haufigsten Einzeldiagnosen 2008 (nur grof3e Fehlbildungen)
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Die Ubersicht der haufigsten Einzeldiagnosen zeigt auch
im Jahr 2008, dass der Vorhof- und der Ventrikelseptum-
defekt am haufigsten registriert werden. Auffallig ist im
Jahr 2008 die niedrige Pravalenz des Vorhofseptumde-
fektes mit 64,9 pro 10.000 Geborene (2007: 84,8; 2006:
92,5). Die Pravalenz des Ventrikelseptumdefektes mit
46,4 pro 10.000 Geborene liegt ungefahr in der Grofien-
ordung der Vorjahre (2007: 38,7; 2006: 47,4).

Die dritthdufigste Diagnose des Jahres 2008 ist der
Klumpfu® mit einer Pravalenz von 20,7 pro 10.000 Gebo-
rene, die im Bereich der Jahre 2003 bis 2007 liegt.

Im Jahr 2008 wurden 34 Geborene, davon elf Lebendge-
borene, mit einem Down-Syndrom registriert. Die Prava-
lenz von 19,0 pro 10.000 Geborene ergibt somit den vier-
ten Listenplatz und liegt Uber der des Jahres 2007.

Die dilatative Uropathie ist im Jahr 2008 an fiinfter Stelle
der haufigsten Einzeldiagnosen zu finden. Hier kann h&u-
fig aufgrund des pranatalen Ultraschallbefundes zielge-
richtet nach dieser angeborenen Fehlbildung im postnata-
len Ultraschall gesucht werden.

Im Jahr 2008 ist die Hiiftgelenksubluxation erst an sech-
ster Stelle der haufigsten angeborenen Fehlbildungen zu
finden. Die doch jahrlich stark wechselnden Pravalenzen
weisen moglicherweise auf eine Untererfassung hin. Hier-
bei spielt ggf. auch ein unterschiedliches Screeningver-
halten in den Geburtskliniken eine Rolle, da nicht alle Ein-
richtungen eine Sonografieuntersuchung der Hifte im
Rahmen der U2 anbieten. Bei der U3 wird dann der Huift-
ultraschall durch einen Orthopaden durchgefiihrt und es
erfolgt im Falle einer Erkrankung ggf. keine Meldung an
unsere Einrichtung.

Die Polydactylie und Microcephalie liegen an siebter und
achter Stelle der angeborenen Fehlbildungen mit gegen-
Uber dem Vorjahr geringeren Pravalenzen.

Ein deutlicher Pravalenzanstieg und somit eine Nennung
unter den haufigsten Einzeldiagnosen ist bei der Spina
bifida zu beobachten. Hier kam es von 2007 zu 2008 zu
mehr als einer Verdopplung der Pravalenz auf 9,0 pro
10.000 Geborene. Von den 16 registrierten Fallen wurden
funf Kinder lebend geboren (siehe Kapitel 12.3).

Bei der Lippen-Kiefer-Gaumenspalte zeigt sich ein deutli-
cher Rickgang der Pravalenz gegenliber den Vorjahren.
Da Sachsen-Anhalt im europdischen Vergleich in den
letzten Jahren die héchste Pravalenz bei den orofacialen
Spaltbildungen aufwies, muss der weitere Verlauf in den
nachsten Jahren beobachtet werden.

Die elfthaufigste Diagnose mit einer Pravalenz von 7,3
pro 10.000 Geborene wird von der Analatresie mit/ohne
Fistel, der Hypospadie sowie der einseitigen Nierenage-
nesie belegt. Bei der Hypospadie und der Analatresie ist
die Pravalenz gegeniiber den Vorjahren seit 2004 leicht
ansteigend.

Im Jahr 2008 wurde die Aortenisthmusstenose als weite-
re angeborene Herzfehlbildung auf dem zwdlften Platz
registriert. Mit zwolf betroffenen Feten liegt die Haufigkeit
im Bereich des Vorjahres (2007: 10 Betroffene) und ist
weiterhin als hoch einzuschatzen.

Der néchste Platz in der Haufigkeitsliste wird von der Dia-
gnose angeborener Megaureter mit einer Pravalenz von
6,2 pro 10.000 Geborene belegt.

Mit zehn Fallen und einer Pravalenz von 5,6 pro 10.000
Geborene ist der Anencephalus im Jahr 2008 in der Liste
der haufigsten Einzeldiagnosen zu finden. Dies ist die
hdchste registrierte Pravalenz seit dem Jahr 1996!

Mit gleicher Haufigkeit wie der Anencephalus wurde die
Ureter-(miindungs- und abgangs-)stenose beobachtet
und liegt somit auf dem 14. Platz der Einzeldiagnosenliste.
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12 Indikatorfehlbildungen des International Clearinghouse
for Birth Defects Surveillance and Research (ICBDSR)

12.0 Definitionen

1. Neuralrohrdefekte: Die Neuralrohrdefekte bezeichnen
die gesamte Gruppe neuraler Verschlussstérungen und
setzen sich aus den Entitaten 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 Kraniorha-
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 Rickenmark und/oder
Hirnhduten zur Folge haben und durch den unvollstandi-
gen Verschluss der Wirbelsaule entstehen. Dazu geho-
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 knéchernen Schadel, 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 geschlechtsabhdngige 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. Hierzu gehdren auch der
Hydrocephalus durch angeborene Toxoplasmose sowie
die VATER-Assoziation (VACTERL). Die Diagnose wird
zur Geburt oder bereits pranatal gestellt. Eine Assoziati-
on mit Encephalocele und Spina bifida ist ausgeschlos-
sen.

AulBerdem 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 unvollstandige Lappung
der Hirnhemisphéren in unterschiedlichem Ausmal} vor-
liegt. Die Geruchsnerven kdénnen fehlen. Die Holopros-
encephalie schlief3t die Cyclopie, Cebocephalie, Ethmo-
cephalie und die pramaxillare Agenesie ein.

8. Anophthalmie/Microphthalmie: Anophthalmie bzw.
Microphthalmie bezeichnen das Fehlen oder die offen-
sichtlich zu kleinen Augen. Einige Anhangsgebilde und
die Augenlider kénnen 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
Gehdrganges) 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 Gehdrgang 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, infundibuldrer Pulmonalstenose und
Hypertrophie des rechten Ventrikels definiert ist. Ausge-
schlossen ist die Fallot-Pentalogie.

11. Transposition der groRen GefaRe (TGA): Bei der
Transposition der groBen GefalRe 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 kdnnen 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 kndchern) der
posterioren Choane bzw. Choanae verstanden. Ausge-
schlossen ist die Choanalstenose.

17. Oesophagusatresie/-stenose/-fistel: Die Oesophagus-
atresie/-stenose/-fistel wird definiert als Fehlen oder
durchgéngige Verengung des Oesophagus mit oder ohne
Trachealfistel. Eingeschlossen sind die oesophago-
tracheale 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 mul-
tiple Teile von Jejunum oder lleum handeln. Ausge-
schlossen ist die Duodenalatresie.

19. Anorectale Atresie/Stenose: Die anorectale Atresie
bzw. Stenose wird als fehlende Durchgangigkeit des ano-
rectalen Kanals oder der Grenze zwischen Rectum und
Anus bzw. als Einengung des Analkanals mit oder ohne
Fistelbildung zu benachbarten Organen definiert. Ausge-
schlossen 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 Sul-
cus dar. Eingeschlossen werden hier die glandulare,
penile, scrotale und perineale Hypospadie. Ausgeschlos-
sen wird das unklare Geschlecht (Intersex oder Pseudo-
hermaphroditismus).

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 (aufere) Geschlecht zur Geburt
des Kindes keine phanotypische Geschlechtszuordnung
zulasst. Dabei kann es sich um echten méannlichen oder
weiblichen Hermaphroditismus oder Pseudohermaphro-
ditismus handeln.

24. Potter-Sequenz: Die Potter-Sequenz ist charakteri-
siert durch das beidseitige, vollstdndige 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. Cystennieren: Bei den Cystennieren handelt es sich
um angeborene Fehlbildungen, die durch multiple Cysten
der Nieren, einschlief3lich infantiler polycystischer Nie-
ren, multicystischer Nieren, anderer Formen von Cysten-
nieren und unspezifischen Cystennieren gekennzeichnet
sind. Ausgeschlossen sind isolierte NierenCysten.

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 Fehl-
bildung 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
Extremitat(en): Reduktionsfehlbildungen der Extremita-
ten sind durch das vollstdndige oder teilweise Fehlen
oder der schweren Hypoplasie von Skelettstrukturen der
Extremitaten, einschlielllich der Femurhypoplasie, ge-
kennzeichnet. Dazu gehdrt auch das Roberts-Syndrom.
Ausgeschlossen sind die milde Hypoplasie mit nhormaler
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 descendierte
Hoden, KlumpfiiBe und eine Omphalocele vorhanden
sein.

34. Down-Syndrom (Trisomie 21): Beim Down-Syndrom
handelt es sich um eine bekannte Assoziation kleiner und
groBer Fehlbildungen bzw. Anomalien, dessen Ursache
ein Uberschuss an chromosomalem Material des Chro-
mosoms 21 ist. Die Entitat schlie3t das chromosomale
Mosaik und die unbalancierte Translokation des Chromo-
soms 21 ein.
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35. Patau-Syndrom (Trisomie 13): Das Fehlbildungssyn- 36. Edwards-Syndrom (Trisomie 18): Das Edwards-Syn-
drom wird durch ein zusatzliches Chromosom 13 bzw. drom ist ein Fehlbildungssyndrom, dessen Ursache ein
durch eine unbalancierte Translokation oder ein Mosaik zusatzliches Chromosom 18 ist. Die unbalancierte Trans-
des Chromosoms 13 hervorgerufen. lokation und das Mosaik sind dabei eingeschlossen.
Anmerkung:

Die Pravalenzberechnungen beziehen sich nur auf Geborene, deren Miitter ihnren Wohnort in Sachsen-Anhalt haben. Bei
der Analyse der Indikatorfehlbildungen besteht ein Diagnosebezug. Es ist moglich, dass ein Kind mehr als eine Indika-
torfehlbildung gleichzeitig haben kann, was sich auf die absoluten Zahlen auswirkt.

27



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2008

12.1  Neuralrohrdefekte (Q00./Q01./Q05.)

Kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-RoBlau 7
2 x Halle

4 x Magdeburg

14,7 0

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
2 x Anhalt-Bitterfeld
4 x Burgenlandkreis 2
4 x Borde
6 x Harz
2 x Mansfeld-Stidharz
2 x Saalekreis
1 x Salzlandkreis

16,8 T

7,1-13,4

9,7 82-11,4
9,7 8,4-11.2

2,09 Spain Hospital Network*

et 23,82 Mainz (Germany)**

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

Mit insgesamt 29 Neuralrohrdefekten wird eine Jahres-
pravalenz von 16,2 pro 10.000 Geborene erreicht. Diese
liegt deutlich oberhalb der Basispravalenz der Jahre
1996-2007 und ergibt den héchsten Wert im gesamten
Beobachtungszeitraum.

Im Vergleich zu EUROCAT sind die Daten aus Sachsen-
Anhalt im oberen Bereich einzuordnen, wobei sehr grol3e
Pravalenzunterschiede zwischen den Zentren zu beob-
achten sind.

zusétzliche Angaben:

5 x Lebendgeborenes
23 x induzierter Abort
1 x Spontanabort

12 x mannlich
13 x weiblich
4 x keine Angabe

14 x isoliert
15 x MCA

Betrachtet man die einzelnen Entitdten, so betrifft die
Zunahme den Anencephalus und die Spina bifida, die
Préavalenz der Encephalocele liegt im Bereich der Vorjahre.

Das Geschlechtsverhaltnis bei den Geborenen mit Neu-
ralrohrdefekt war ausgeglichen

Hinsichtlich des Schwangerschaftsausganges wird deut-
lich, dass mit 79,3 % der Gberwiegende Teil der Schwan-
gerschaften bei Vorliegen eines Neuralrohrdefektes
(23 Falle) vorzeitig beendet wird. Grundlage dafir stellt
die pranatale Sonografie dar, die im Falle der Spina bifida
und der Anencephalie zu 100 % durch den postnatalen
Befund bestatigt wurde (siehe Kapitel 10). Bei einem
Feten lag eine schwerste Auspragung eines NRD in Form
eines Anencephalus mit Occipitocele und Rhachischisis
vor. Nur 17,2 % der Kinder wurden 2008 lebend geboren,
wobei diese alle eine Spina bifida aufwiesen.

8,0 1

6,0 1

4,0 1

Prévalenz/10.000 Geborene

2,0 1

0,0

96 97 98 99 00 01 02 03 04 "05 "06 07 08
P | 145 | 11,4 | 87 87 9,0 104 | 84 135 | 149 | 52 7.0 74 16,2
BP| 97 | 97 | 97 [ 97 | 97 | 97 | 97 | 97 | 97 | 97 | 97 | 97 | 97

Abb. 6:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Neuralrohrdefekten in der Erfassungsregion seit 1996
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—<-BPLG| 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26 | 26

Prévalenz/10.000 Geborene

Abb. 7:  Entwicklung der Gesamtpravalenz der Neuralrohrde-
fekte und der Pravalenz bei Lebendgeborenen in der
Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit einem Neuralrohrdefekt pro 616 Geborene
beobachtet.
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12.2  Anencephalie (Q00.)

21 ©

Kreisfreie Stadte

1 x Magdeburg L .

Landkreise:

1 x Anhalt-Bitterfeld
2 x Burgenlandkreis
2 x Bérde

3 x Harz

1 x Mansfeld-Stidharz

1,7 0,7-35
3,0 22-41
2,7 2,0-3,6

0,33 Spain Hospital Network*
6,40 Wales (UK)**

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

2,94

Im Jahr 2008 wurden insgesamt zehn Geborene mit
einem Anencephalus gemeldet.

Die Pravalenz von 5,6 pro 10.000 Geborene liegt tiber der
Pravalenz der letzten Jahre. Im Jahr 2003 konnte eine
ahnlich hohe Pravalenz ermittelt werden, nur 1996 war
diese mit 7,8 pro 10.000 Geborene hoher. Im Vergleich
zur Basispravalenz liegt der diesjahrige Wert oberhalb
des Konfidenzintervalls.

Die Fehlbildung Anencephalus trat hauptsachlich in den
Landkreisen auf.

Im europaischen Vergleich zeigt sich die aktuelle Jahres-
pravalenz im oberen Bereich aller EUROCAT-Register.

zusatzliche Angaben:

9 x induzierter Abort
1 x Spontanabort

4 x méannlich
4 x weiblich
2 x keine Angabe

5 x isoliert
5x MCA

Die Schwangerschaften mit einem Feten mit Anencepha-
lus wurden durch induzierten Abort zwischen der 11. und
19. SSW vorzeitig beendet. In einem Fall handelte es sich
um einen Spontanabort nach der 16. SSW.

In finf Fallen trat der Anencephalus isoliert auf und fiinf-
mal im Rahmen von MCA-Fehlbildungen.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- ADAM-Komplex, einseitige Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalte, Syndactylie Typ lll, fehlende Finger

- Exophthalmus, dysplastische Ohren, Sattelnase

- akzessorischer Lungenlappen links, Exophthalmus,
dysplastische Ohren, Ohrentiefstand

- Akranie, Kraniorhachischisis

- Kraniorhachischisis, occipitale Encephalocele, Exoph-
thalmus, dysplastische Ohren, angeborene Nebennie-
renrindenhypoplasie

8,0

6,0

4,0 B

20

ﬂ” Hn”

96 97 98 99 "00 01 "02 03 04 05 "06 07 "08
P | 78 | 41 39 [ 09 | 16 | 16 | 28 | 53 | 29 | 23 | 06 | 1,7 | 56
BP| 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27

Abb. 8:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Anencephalie in der Erfassungsregion seit 1996

Prévalenz/10.000 Geborene
]

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Anencephalie pro 1.787 Geborene beobachtet.

29



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2008

12.3  Spina bifida (Q05.)

Kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-RoBlau

1 x Halle S 105 T
3 x Magdeburg

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
2 x Burgenlandkreis
1 x Borde 11 84 T
3 x Harz
1 x Mansfeld-Sudharz
2 x Saalekreis
1 x Salzlandkreis

58 3,7-8,6
55 43-69
5,6 4,6-6,7

1,57 Spain Hospital Network*

i 16,07 Mainz (Germany)**

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

Bei 16 Geborenen wurde im Jahr 2008 eine Spina bifida
diagnostiziert.

Die Pravalenz liegt bei 9,0 pro 10.000 Geboren und ist
damit im Vergleich der Vorjahre als sehr hoch einzustu-
fen. Nur im Jahr 2004 wurden mehr Kinder bzw. Feten mit
Spina bifida registriert.

Die Pravalenz 2008 liegt oberhalb des Konfidenzintervalls
der Basispravalenz der Jahre 1996-2007. Es zeigt sich
ein nahezu ausgeglichenes Verhdltnis im GroRstadt-
Landkreis-Vergleich.

Die Gegenuberstellung mit den EUROCAT-Daten zeigt,
dass die Pravalenz in Sachsen-Anhalt im oberen Bereich
liegt.

zusétzliche Angaben:

5 x Lebendgeborenes
11 x induzierter Abort

8 x mannlich
7 x weiblich
1 x keine Angabe

6 x isoliert
10 x MCA

In funf Fallen kamen die Kinder lebend zur Welt. In zwei
von diesen Fallen wurde die Spina bifida bereits per
Ultraschall in der Schwangerschaft gesehen, fir die drei
anderen Kinder erhielten wir keine Angaben zur pranata-
len Diagnostik. Ein Kind wurde bereits in der 27. SSW,
die Ubrigen Kinder ab der 35. SSW geboren.

In elf Fallen wurde ein induzierter Abort vorgenommen,
Uberwiegend zwischen der 21. und 22. SSW. Am haufig-
sten konnte prénatal eine lumbosacrale Spina bifida
gesehen werden, einmal bestand eine Rhachischisis von
der Brust- bis zur Lendenwirbelsdule und zweimal eine
Spina bifida aperta.

Angaben zur prophylaktischen Einnahme von Folsaure
liegen uns gréRenteils nicht vor.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
libergeordnete Syndrome:
- 3 x Arnold-Chiari-Syndrom
- 1 x Arnold-Chiari-Syndrom mit: Pes calcaneovalgus
congenitus, kraniofacialer Dysmorphie
- 1 x Arnold-Chiari-Syndrom mit: ASD |, PFO bei Reif-
geborenem, Pes adductus
- Gabelrippe, Kyphose, Pes calcaneovalgus congeni-
tus, Deformitdten des Schéadels
- tetherd cord
- Syringomyelie
- Corpus callosum Hypoplasie, DUP Il.links und I. Gra-
des rechts, angeborenes Glaukom, retardierte Hiifte
- Omphalocele
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b H ||
0,0
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Prévalenz/10.000 Geborene

Abb. 9:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei

Spina bifida in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine Spina
bifida pro 1.117 Geborene beobachtet.
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124  Encephalocele (Q01.)

4,2 ©

Kreisfreie Stadte:
1 x Halle 2 .
1 x Magdeburg

Landkreise:
1 x Anhalt-Bitterfeld 2 1,5 ©
1 x Bérde

2,6 13-47
1,5 0,91-12,3
1,8 1,2-12'5

0,24  Spain Hospital Network*
2,77 Mainz (Germany)**

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

1,07

Die Encephalocele wurde 2008 in vier Fallen beobachtet.
Daraus ergibt sich eine Jahresprévalenz von 2,2 pro
10.000 Geborene.

Die ermittelte Jahrespravalenz liegt im Bereich der Basis-
pravalenz der Vorjahre und ist im europédischen Vergleich
im oberen Bereich einzuordnen.

zusatzliche Angaben:

4 x induzierter Abort

3 x weiblich
1 x keine Angabe

3 x isoliert
1 x MCA

Bei allen Fallen der Encephalocele wurde ein induzierter
Abort aufgrund der pranatalen Diagnose vorgenommen.
Eine Mutter wies einen Diabetes mellitus Typ | auf.

Bei den drei Feten mit isolierter Form lagen zweimal eine
occipitale Encephalocele und einmal eine Exencephalie
vor. In einem Fall bestand eine komplexe Fehlbildung
(occipitale Encephalocele).

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Kraniorhachischisis, Anencephalie, Exophthalmus,
dysplastische Ohren, angeborene Nebennieren-
rindenhypoplasie
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Abb. 10: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Encephalocele in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Encephalocele pro 4.468 Geborene beobachtet.
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12.5  Microcephalie (Q02.)

12,6 ©

Kreisfreie Stadte:
3 x Halle 6 5
3 x Magdeburg

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
2 x Anhalt-Bitterfeld
3 x Borde 13 oI ~L
3 x Harz
1 x Jerichower Land
1 x Mansfeld-Stidharz
1 x Salzlandkreis

- 16,1 12,5-205
- 13,9 121-159
0,44 Norway*
1,90 13,48 Saxony-Anhalt
(Germany)**

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

Im Jahr 2008 wurden nur 19 Kinder mit einem Microce-
phalus, d. h. einem Kopfumfang unterhalb der 3. Perzen-
tile bezogen auf das Gestationsalter, erfasst oder anhand
des bei der Geburt vorliegenden Kopfumfanges bewertet.
Diese Zahl ist deutlich geringer als in den Vorjahren.

Die Jahresprévalenz von 10,6 pro 10.000 Geborene liegt
unterhalb der Basispravalenz der Jahre 1996-2007.

zusétzliche Angaben:

18 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
nach 7 Lebenstagen verstorben

6 x mannlich
13 x weiblich

6 x isoliert
13 x MCA

Im Geschlechtsvergleich zeigt sich ein Uberwiegen des
weiblichen Geschlechts.

Es wurden 19 Lebendgeborene registriert. Ein Neugebo-
renes verstarb nach sieben Tagen bei gleichzeitig beste-
hendem hypoplastischen Linksherzsyndrom. In der Half-
te der Falle konnte eine Hypotrophie nachgewiesen wer-
den.

Der Grofiteil der Neugeborenen mit einer Microcephalie
wies Begleitfehlbildungen auf.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Ullrich-Turner-Syndrom

- Down-Syndrom

- Lippen-Kiefer-Gaumenspalte links und Gaumenspalte
rechts

- hypoplastisches Linksherzsyndrom

- Transposition der groRen GefalRe, angeborene Pul-
monalklappeninsuffizienz, ASD II, PDA, Zwerchfell-
lahmung

- Transposition der grof3en Gefalie

- V8D

- Koarktation der Aorta, VSD

- Meckel-Divertikel

- Phenylalanin-Embryopathie

- Hypospadie

- multicystisch-dysplastische Niere (Potter Il)

- penile Hypospadie, angeborener Knickful’® einseitig,
Nondescensus testis bds.
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Abb. 11: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Microcephalie in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Microce-
phalus pro 941 Geborene beobachtet.
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12.6

2,1 J

Kreisfreie Stadte:

1 x Magdeburg L

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel 4 3,1 d
2 x Bérde
1 x Wittenberg

59-11,7
56-84
6,2 - 8,6

2,33 Dublin (Ireland) /

Sicily /(Italy)*
18,01 Mainz (Germany)**

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

Ein angeborener Hydrocephalus wurde 2008 bei flinf
Geborenen beobachtet. Zu beachten ist, dass der Hydro-
cephalus im Zusammenhang mit einer Spina bifida bzw.
Encephalocele hier nicht berlicksichtigt wird, ebenso
nicht der postnatal erworbene Hydrocephalus.

Mit einer Jahrespravalenz von 2,8 pro 10.000 Geborene
liegt diese unterhalb der Basispravalenz der Jahre 1996-
2007.

Auch im Vergleich mit den EUROCAT-Zentren zeigt sich
ein Wert im unteren Bereich.

zusatzliche Angaben:

4 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

4 x méannlich
1 x weiblich

5x MCA

Im Geschlechtsvergleich zeigt sich wie in den Vorjahren
eine Androtropie.

Congenitale Hydrocephalie (Q03.)

Bei allen flinf Geborenen konnten im pranatalen Ultra-
schall der Hydrocephalus bzw. erweiterte Hirnventrikel
gesehen werden.

In allen Fallen trat der congenitale Hydrocephalus in Ver-
bindung mit anderen Fehlbildungen auf.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Dandy-Walker-Syndrom, Corpus-callosum-Agenesie,
Polysyndactylie, angeborene Gehirncysten

- Dandy-Walker-Syndrom, Kleinhirnhypoplasie, einsei-
tig retardierte Hifte, Nasenseptumdeviation, PFO,
Lymphangiom, einseitige Facialisparese

- Dandy-Walker-Syndrom, Corpus-callosum-Hypopla-
sie, FliBe: praaxiale Polydactylie, gekreuzte Polysyn-
dactylie, postaxiale Polydactylie; akzessorische Fin-
ger, PFO, einseitiger vesikouretraler Reflux, Hypertri-
chose, Horminderung, einseitig retardierte Hiifte

- Lissencephalie, breite Nasenwurzel, Chromosomen-
anomalie (Karyotyp 46,XXt(2,4)(q13;921))

- V. a. Beals-Hecht-Syndrom: VSD, PFO, angborenes
Glaukom, Kamptodactylie, Deformitaten der Fiif3e,
breite Nasenfliigel und -spitze, dysplastische, tief-
sitzende Ohren, verkiirzte, lateral abfallende Lidspal-
ten
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Abb. 12: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
congenitaler Hydrocephalie in der Erfassungsregion
seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein congenita-
ler Hydrocephalus pro 3.575 Geborene beobachtet.
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12.7

0 J

Kreisfreie Stadte 0
Landkreise 0

0 J
Sachen-Anhat 0 0 ]

17 07-35
13 08-20
14 09-20

0,29 Wielkopolska (Poland)*

= 4,16 Mainz (Germany)*

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

Im Jahr 2008 wurde kein Fall einer Arhinencephalie/
Holoprosencephalie in Sachsen-Anhalt gemeldet. Dies
war zuletzt im Jahr 2000 zu beobachten.

Allerdings wurden uns zu dieser schweren ZNS-Fehlbil-
dung zwei pranatal-sonografische Verdachtsdiagnosen

Arhinencephalie/Holoprosencephalie (Q04.1/Q04.2)

Ubermittelt. In beiden Fallen wurde ein induzierter Abort
vorgenommen. Bei der daraufhin durchgefiihrten Obduk-
tion konnte in einem Falle die Verdachtsdiagnose Holo-
prosencephalie nicht gesichert werden. In einem anderen
Fall war demgegeniber eine Lissencephalie mit Balken-
agenesie nachzuweisen.
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25+

2,0 +

Prévalenz/10.000 Geborene
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Abb. 13: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Arhinencephalie/Holoprosencephalie in der Erfas-
sungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt kein Fall von
Arhinencephalie/Holoprosencephalie beobachtet.
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12.8

Kreisfreie Stadte

Landkreise: 0.8
1 x Salzlandkreis

0,7 0,2-2,1
0,9 04-15
0,8 05-14
1,09 0,28 Zagreb (Croatia)

3,20 Odense (Denmark)**

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

Im Jahr 2008 wurde ein weibliches Lebendgeborenes mit
Microphthalmie aus dem Salzlandkreis registriert.

Die Jahrespréavalenz liegt mit 0,6 pro 10.000 Geborene im
Bereich der Vorjahre, jedoch im unteren Bereich des Kon-
fidenzintervalls der Jahre 1996-2007 in Sachsen-Anhalt.

Im europaischen Vergleich ist die Jahrespravalenz aus
Sachsen-Anhalt im unteren Bereich angesiedelt.

zuséatzliche Angaben:

1 x Lebendgeborenes

1 x weiblich

1x MCA

Anophthalmie/Microphthalmie (Q11.0/Q11.1/Q11.2)

Bei dem Neugeborenen mit Microphthalmie handelt es
sich um das Kind einer 17-jahrigen Mutter, Angaben zur
Schwangerschaft und pranatalen Diagnostik sind uns
nicht bekannt. Die weitere Versorgung erfolgte im Univer-
sitatsklinikum Rostock.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
Gbergeordnete Syndrome:
- PFO, ASD

4,0 1

3,0 1

2,0 1
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Abb. 14: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Anophthalmie/Microphthalmie in der Erfassungsregion
seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Anophthalmie/Microphthalmie pro 17.873 Gebore-
ne beobachtet.
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12.9

Kreisfreie Stadte:
2 x Magdeburg

Landkreise

1,2 04-28
1,2 0,7-1,9
1,2 08-18

keine Angaben keine Angaben

Im Jahr 2008 sind zwei Kinder mit Anotie gemeldet wor-
den. Damit tritt diese seltene Fehlbildung in Sachsen-

Anhalt mit einer Pravalenz von 1,1 pro 10.000 Geborene
auf.

Dieser ermittelte Wert liegt in der GroRenordnung der
Vorjahre und innerhalb des Konfidenzintervalles.

Vergleichsdaten von EUROCAT liegen fir diese Fehlbil-
dung nicht vor.

zusétzliche Angaben:

2 x Lebendgeborenes

1 x ménnlich
1 x weiblich

2 x MCA

Microtie/Anotie (Q16.0/Q17.2)

Bei einem Kind mit Anotie waren zuséatzlich eine auricula-
re Fistel und ein auriculdres Anhéngsel zu beobachten.
Im zweiten Fall liegt ein Goldenhar-Syndrom vor. Die
Schwangerschaft kam nach Sterilitdtsbehandlung einer
40-jahrigen Frau zustande. Bereits im pranatalen Ultra-
schall konnten drei Softmarker gesehen werden.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Goldenhar-Syndrom: einseitig geringgradige Ohrmu-
scheldysplasie, einseitig Ohrmuschelaplasie mit
Gehdrgangsatresie und praauriculdrer Fistel, Unter-
kieferhypoplasie Grad II-B, Halbwirbel und Schmetter-
lingswirbel des 2., 5. und 6. BWK, Skoliose, 1. und 3.
Rippe hypoplastisch, leicht erweiterte Seitenventrikel

- auriculare Fistel, auriculdares Anhangsel, Ventrikel-
asymmetrie
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Abb. 15: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Microtie/Anotie in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Microtie/Anotie pro 8.937 Geborene beobachtet.
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12.10 Fallot-Tetralogie (Q21.3)

21 ©

Kreisfreie Stadte:

1 x Halle 1 ’

Landkreise:

1 x Altmarkkreis
Salzwedel T

2 x Saalekreis

2 x Salzlandkreis

1 x Stendal

1,7-53
23-42
2,4-4,1

0,97 Spain Hospital Network*

ey 6,19 Northem England (UK)**

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

Die Fallot-Tetralogie wurde im Jahr 2008 bei sieben Kin-
dern gesehen, mit leichtem Uberwiegen der in den Land-
kreisen Geborenen.

Die Jahrespravalenz von 3,9 pro 10.000 Geborene liegt
Uber der des Vorjahres und in Bezug auf die Basisprava-
lenz im mittleren Bereich.

Der europaische Vergleich zeigt einen Wert im mittleren
Bereich der EUROCAT-Zentren.

zusatzliche Angaben:

6 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
bis zum 7. Lebenstag verstorben

6 x mannlich
1 x weiblich

3 x isoliert
4 x MCA

Alle Betroffenen wurden lebend geboren. In einem Fall
verstarb das Neugeborene zehn Stunden postnatal auf-
grund einer respiratorischen Insuffizienz bei bestehender
Tracheaatresie und oesophagotrachealer Fistel.

In drei Fallen wurde die Diagnose Fallot-Tetralogie
bereits pranatal gestellt, einmal wurde der Herzfehler
nicht gesehen. Bei den weiteren drei Fallen haben wir
keine Information Uber die Pranataldiagnostik.
Anamnestisch erwdhnenswert ist die Tatsache, dass bei
drei Geborenen mit Fallot-Tetralogie in der Familien-
anamnese angeborene Herzfehlbildungen bestehen.

In drei Fallen trat die Fallot-Tetralogie als isolierte Fehlbil-
dung auf, viermal vergesellschaftet mit weiteren Fehlbil-
dungen - GUberwiegend kardialer Art.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
Ubergeordnete Syndrome:

- Tracheaatresie, oesophagotracheale Fistel

- ASD, KlumpfuR, retardierte Hiifte

- ASD, retardierte Hifte

- ASD

7,0

6,0 B

50 1

4,0 B -

3,0 1

2,0 1

1,0 1 |—|
96 97 98 99 00 01 02 03 04 05 06 07 08

P 13421 29 | 61 1.1 27 | 34 | 29 | 23 | 64 | 41 1.1 39
\EP 31 3.1 31 31 31 31 31 31 31 31 3.1 31 3.1

Abb. 16: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Fallot-Tetralogie in der Erfassungsregion seit 1996

Prévalenz/10.000 Geborene
]
]

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Fallot-Tetralogie pro 2.553 Geborene beobachtet.
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12.11 Transposition der groBen Gefalle - TGA (Q20.1/Q20.3)

Kreisfreie Stadte:
2 x Halle B b
1 x Magdeburg

6,3 ©

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel 3 23 J
1 x Mansfeld-Stidharz
1 x Saalekreis

41-92
3,6-6,0
41-6,2

0,82 Central East France*
5,03 Cork & Kerry (Ireland)**

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

Sechs Geborene mit einer Transposition der grofRen
Gefalle wurden im Jahr 2008 registriert.

Die Jahrespravalenz von 3,4 pro 10.000 Geborene ist ver-
gleichbar mit der in den letzten zwei Jahren beobachteten
und liegt ebenso im Konfidenzintervall der Jahre 1996-
2007.

Die TGA tritt in den Grof3stadten etwas haufiger als in den
Landkreisen auf.

Im europdischen Vergleich liegt die ermittelte Pravalenz
leicht oberhalb der mittleren Prévalenz von EUROCAT
(2,8 pro 10.000 Geborene).

zusatzliche Angaben:

5 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

1 x mannlich
4 x weiblich
1 x keine Angabe

2 x isoliert
4 x MCA

Hinsichtlich des Schwangerschaftsausganges lasst sich
feststellen, dass in einem Fall ein induzierter Abort in der
19. SSW aufgrund eines prénatal gesehenen Hydrops
fetales und eines ,double outlet right ventricle® vorgenom-
men wurde. Die anderen Kinder wurden lebend geboren.

In den meisten Fallen wurde uns das Ergebnis der Prana-
taldiagnostik jedoch nicht Gbermittelt.

Ein isoliertes Auftreten einer TGA liegt in zwei Féllen vor.
Bei den weiteren vier Kindern wurden zusatzliche Fehlbil-
dungen beobachtet, insbesondere des Herzens.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Microcephalie, angeborene Pulmonalklappeninsuffi-
zienz, ASD II, PDA, Zwerchfelllahmung

- Microcephalie

- VSD

- VSD, PFO, PDA

10,0

6,0 1

4,0

:i: AL

'96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | '02 | 03 | 04 | 05 | ‘06 | 07 | ‘08

Prévalenz/10.000 Geborene

P | 34 6,2 9,7 6.9 58 22 56 82 4,0 52 29 28 3.4
BP| 5.1 Sl 51 Gl 51 51 il Gl 51 51 Sl 51 Gl
Abb. 17: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Transposition der groRen Geféalle in der Erfassungsre-
gion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine Trans-
position der groBen Gefale pro 2.979 Geborene
beobachtet.
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12.12 Linksherzhypoplasie-Syndrom (Q23.4)

Kreisfreie Stadte:
1 x Halle 2 .
1 x Magdeburg

4,2 ©

Landkreise:

1 x Anhalt-Bitterfeld
2 x Borde

1 x Jerichower Land
1 x Mansfeld-Stidharz
1 x Stendal

13551510

3,6 2,7-48
3,5 27-44
227 0,40 Spain Hospital Network

4,43 Mainz (Germany)**

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

Fir das Linksherzhypoplasie-Syndrom kann eine Zunah-
me der Betroffenen im Jahr 2008 auf acht Falle beobach-
tet werden.

Eine Jahrespravalenz von 4,5 pro 10.000 Geborene
wurde ermittelt, welche oberhalb des Konfidenzintervalls
der Jahre 1996-2007 liegt.

Auch im Vergleich zu den europaischen Fehlbildungsregi-
stern liegt die Jahrespravalenz von Sachsen-Anhalt im
oberen Bereich.

Im Geschlechtsvergleich zeigt sich ein ausgeglichenes
Verhaltnis.

zusétzliche Angaben:

4 x Lebendgeborenes
2 x Lebendgeborenes

bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x Lebendgeborenes

nach 7 Lebenstagen verstorben
1 x induzierter Abort

4 x méannlich
3 x weiblich
1 x keine Angabe

2 x isoliert
6 x MCA

Die Angaben zum Schwangerschaftsausgang ergeben,
dass in einem Fall ein induzierter Abort aufgrund der Dia-
gnose Trisomie 18 und Linksherzhypoplasie-Syndrom
durchgeflihrt wurde.

Die anderen sieben Kinder wurden lebend geboren. Zwei
Kinder verstarben jedoch innerhalb von sieben Tagen.

Bei einem Kind handelt es sich um ein Friihestgeborenes
der 23. SSW einer 41-jahrigen Mutter mit seit zwolf Jah-
ren bestehendem Kinderwunsch. Bereits der pranatale
Ultraschall zeigte neben dem Linksherzhypoplasie-Syn-
drom multiple Fehlbildungen und in der Amniocentese
wurde eine Trisomie 18 diagnostiziert.

Im zweiten Fall wurde nach pranataler Diagnosestellung
die Geburt entsprechend den Vorgaben in einer speziali-
sierten Klinik (Charite-Berlin) durchgeflhrt, hier verstarb
das Kind jedoch.

Deutlich wird, dass in sechs Fallen die Entbindung nicht in
einer flir angeborene Herzfehler spezialisierten Einrich-
tung erfolgte, wobei mindestens in zwei Fallen, bei denen
bereits pranatal die Diagnose bekannt war, ein entspre-
chendes Vorgehen anzustreben gewesen wdére. Auch
wurde ein Kind mit hypoplastischem Linksherzsyndrom
aus der Geburtsklinik entlassen und fiel erst spater
klinisch auf.

Das Linksherzhypoplasie-Syndrom trat in sechs Fallen
kombiniert mit anderen Fehlbildungen auf.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Trisomie 18 mit: Canalis atrioventricularis communis,
Nierenagenesie, kraniofaciale Dysmorphie, Micro-
gnathie

- Trisomie 18 mit: Aortenstenose, VSD, Dilatation der
Arteria pulmonalis, Mitralklappen- und Aortenklappen-
insuffizienz, Klumpfull, Hufeisenniere, Vierfinger-
furche, Uberlappenden Fingern

- Aortenisthmusstenose, Dilatation der Arteria pulmona-
lis, Canalis atrioventricularis communis, Hypospadie

- Canalis atrioventricularis communis, Hypoplasie der
Aorta

- totale Fehleinmiindung der Lungenvenen, ASD

- Microcephalie

7.0

6,0

50 1 B

404

3,0 1

2,0 4
1,0 |_|
0,0

'96 97 98 99 "00 01 02 03 04 05 "06 07 08
P | 56 6,2 3,9 35 58 27 51 12 23 23 29 23 45
BP| 35 35 35 35 35 35 35 35 35 35 Bi) 35 35
Abb. 18: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei

Linksherzhypoplasie-Syndrom in der Erfassungs-
region seit 1996

Prévalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Linksherzhypoplasie-Syndrom pro 2.234 Geborene
beobachtet.
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12.13 Aortenisthmusstenose (Q25.1)

Kreisfreie Stadte:
1 x Dessau-RoBlau 3 6,3 L34
2 x Halle

Landkreise:

1 x Altmarkkreis
Salzwedel

1 x Borde

2 x Jerichower Land

2 x Saalekreis

1 x Salzlandkreis

2 x Wittenberg

29-74

34 25-45
3,7 29-47

0,81 Spain Hospital Network*

313 9,76 Finland**

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

Die Zahl der Geborenen mit Aortenisthmusstenose ist
erneut gegenliber dem Vorjahr leicht angestiegen.

Mit 6,7 pro 10.000 Geborene erreicht die Jahrespravalenz
den hochsten Wert im Beobachtungszeitraum 1996-2007
in der Region.

Auch das europaische Mittel der EUROCAT-Zentren wird
Uberschritten.

zusétzliche Angaben:

11 x Lebendgeborenes
1 x Totgeborenes

9 x mannlich
2 x weiblich
1 x keine Angabe

4 x isoliert
8 x MCA

Die Aortenisthmusstenose ist bei elf Lebendgeborenen
diagnostiziert worden. Hierbei erhielten wir nur in zwei

Fallen die Information Uber den pranatalen Verdacht, der
sich dann auch postnatal bestéatigte. Beide Kinder wurden
in einem Perinatalzentrum mit angeschlossenem Herz-
zentrum entbunden.

Bei einem Kind handelte es sich um ein Friihtotgebore-
nes der 31. SSW mit weiteren multiplen Fehlbildungen
auler der Aortenisthmusstenose. Angaben zur Schwan-
gerschaft bzw. zur Pranataldiagnostik liegen uns nicht
Vor.

Bei acht Kindern lagen assoziierte Fehlbildungen, uber-
wiegend des Herzens, vor.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- hypoplastisches Linksherzsyndrom, Canalis atrioven-
tricularis communis, Dilatation der Arteria pulmonalis,
Hypospadie

- Hypoplasie der Aorta, VSD, ASD IlI, Mitralklappen-
insuffizienz

- VSD, Microcephalus

- Aortenklappenstenose

- ASD

- Trikuspidalinsuffizienz

- Lippen-Kiefer-Gaumenspalte bds.

- Corpus-callosum-Agenesie, Radius fehlend, Finger
fehlend, Gelenkkontrakturen, Kardiomegalie

7,0

6,0

50

40

30

20

AL

96 | 97 | 98 | 99 | ‘00 | ‘Ot 02 | 03 | 04 | 05 | 06 | ‘07 | ‘08

Prévalenz/10.000 Geborene

\P 22 6.2 1.9 1,7 42 1,6 45 29 51 35 a8 57 6.7
\EP 37 37 37 37 37 37 a7 3.7 37 37 a7 37 37
Abb. 19: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Aortenisthmusstenose in der Erfassungsregion seit
1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Aortenisthmusstenose pro 1.489 Geborene beob-
achtet.
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12.14 Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (Q36./Q37.)

Kreisfreie Stadte:
2 x Halle 3 6,3 »L
1 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Altmarkkreis
Salzwedel

3 x Anhalt-Bitterfeld

3 x Burgenlandkreis

2 x Borde

1 x Harz

2 x Mansfeld-Stidharz

1 x Saalekreis

1 x Stendal

- 17,8 14,0-22,3
- 157 13,8-17,8
- 16,2 145-18,1
4,37 S Portugal®

8,64 16,14 Saxony-Anhalt
Germany**

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

2008 wurden 18 Geborene mit einer Lippen- oder Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte ermittelt. Diese Anzahl ist im Ver-
gleich zu den Vorjahren als sehr niedrig einzuordnen.

Die ermittelte Jahresprédvalenz von 10,1 pro 10.000
Geborene liegt damit deutlich unterhalb des Konfidenzbe-
reiches der Jahre 1996-2007.

Unverandert zu den Vorjahren bleibt jedoch das Uberwie-
gen der Betroffenen aus Landkreisen gegenlber den
GrofRstadten zu verzeichnen. Das Geschlechtsverhaltnis
ist ausgeglichen.

zusétzliche Angaben:

15 x Lebendgeborenes
1 x Totgeborenes
2 x induzierter Abort

9 x mannlich
9 x weiblich

13 x isoliert
5 x MCA

In den meisten Fallen lag die orofaciale Spaltbildung iso-
liert vor und nur in finf Fallen wurden grof3e Begleitfehl-
bildungen registriert. Interessanterweise konnten 2008
keine Geborenen mit einer Spaltbildung bei zugrunde
liegender Chromosomenaberration festgestellt werden.

Bei den zwei induzierten Aborten wurde in einem Fall der
Verdacht auf das Vorliegen eines Patau-Syndromes
gestellt. Dieses bestatigte sich jedoch in der Chromoso-
menanalyse nicht. In dem anderen Fall handelte es sich
um einen Feten mit Anencephalus und ADAM-Komplex.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Anencephalie, ADAM-Komplex obere Extremitat (Fin-
ger fehlend, Syndactylien)

- Aortenisthmusstenose

- Microcephalus, einseitige Gaumenspalte

- PFO bei Reifgeborenem, retardierte Hiifte

- mittelgradige  Schallempfindungsschwerhdrigkeit,
retardierte Hifte

15,0

Prévalenz/10.000 Geborene

50 1

'96 | 97 | 98 | '99 | ‘00 | 01 | ‘02 | ‘03
P | 134 | 20,7 | 155 | 26,0 | 16,4 | 17,0 | 129 | 14,6 | 17,7 | 144 | 135 | 154 | 10,1
BP| 16,2 | 16,2 | 16,2 | 162 | 16,2 | 16,2 | 16,2 | 162 | 162 | 162 | 16,2 | 162 | 16,2

Abb. 20: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte in der Erfas-
sungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Lippen- bzw. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte pro 993
Geborene beobachtet.
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12.15 Gaumenspalte (Q35.1/Q35.3/Q35.5/Q35.9)

Kreisfreie Stidte:
1 x Halle 2 42 d,
1 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Altmarkkreis
Salzwedel

2 x Anhalt-Bitterfeld

2 x Burgenlandkreis

1 x Borde

1 x Jerichower Land

1 x Saalekreis

5;31=110,9
8,4-11,6
8,1-10,9

2,65 S Portugal*
13,70 Finland**

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

Auch die Zahl der Geborenen mit einer Gaumenspalte
liegt mit 10 Betroffenen im Jahr 2008 deutlich niedriger
als in den Vorjahren.

Die Jahrespravalenz von 5,6 pro 10.000 Geborene ist im
mittleren europédischen Bereich angesiedelt, jedoch unter-
halb der Basispravalenz der Jahre 1996-2007.

zusétzliche Angaben:

9 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

4 x méannlich
6 x weiblich

5 x isoliert
5x MCA

In der Halfte der Falle konnte eine isolierte Gaumenspal-
te diagnostiziert werden.

Bei einem Feten mit klassischer Arthrogryposis multiplex
wurde ein induzierter Abort in der 21. SSW vorgenom-
men, wobei die bestehende Gaumenspalte bei der
Obduktion festgestellt wurde.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Arthrogryposis congenita multiplex, Klumpfu®, Lun-
genhypoplasie, Trichterbrust, Micrognathie,

- Pierre-Robin-Sequenz (Retrognathie, Glossoptose)

- Microcephalus, einseitige Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalte

- Lippenspalte einseitig, Lippen-Kiefer-Spalte einseitig

- Oberlippenspalte einseitig

10,0 1

80 1
6,0 1
4,04
2.0"
001 =g6 To7 [ o8 [ o0 [ o0 [ o1 [ o2 | 03 | o4 | ‘o5 | ‘06 | 07 | ‘08

P | 34 | 103 | 97 (104 | 69 | 137 | 96 | 64 | 86 | 104 | 129 | 85 | 56
BP| 94 | 94 | 94 | 94 | 94 | 94 | 94 | 94 | 94 | 94 | 94 | 94 | 94

Prévalenz/10.000 Geborene

Abb. 21: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gaumenspalte in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Gaumenspalte pro 1.787 Geborene beobachtet.
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12.16 Choanalatresie (Q30.0)

Anhalt nur finf Geborene beobachtet worden. Die Basis-
pravalenz der Jahre 1996-2007 betragt 0,5 pro 10.000
Geborene und liegt im européischen Mittel.

25

2,0 +

Pravalenz/10.000 Geborene

05+

96 [ 97 [ 98 [ 99 [ 00 [ 01 | 02 [ 03 | 04 | 05 [ 06 | 07 [ ‘08
P 11|21 ] 1000 16] 00|00 o606 06| 00]o00]o0
BP| 05 | 05 | 05 | 05 | 05| 05 | 05|05 |05| 05|05 05|05

Abb. 22: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Choanalatresie in der Erfassungsregion seit 1996

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

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt kein Gebo-

In den Jahren 2006-2008 wurde kein Kind mit Choanal- renes mit Choanalatresie beobachtet.
atresie gemeldet. Insgesamt sind seit 2000 in Sachsen-
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12.17 Oesophagusatresie/-stenose/-fistel (Q39.0-Q39.4)

Kreisfreie Stadte:
1 x Dessau-RoRlau 8,4
3 x Halle

Landkreise:

1 x Burgenlandkreis

1 x Salzlandkreis & 23 e
1 x Stendal

3,9 22-6,2
23 1,6-32
2,6 20-35

1,06 Campania (Italy)*

2 4,43 Mainz (Germany)**

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

Mit sieben Kindern mit Oesophagusatresie wurden 2008
verhaltnismaRig viele Betroffene registriert. Nachdem in
den beiden Vorjahren keine Geborenen aus Grof3stadten
beobachtet wurden, konnten 2008 hier vier Kinder ermit-
telt werden, wobei drei aus Halle stammten.

Die Jahrespravalenz von 3,9 pro 10.000 Geborene liegt
oberhalb der Basispravalenz der Jahre 1996-2007 und
auch im oberen europaischen Bereich.

zusatzliche Angaben:

6 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
bis zum 7. Lebenstag verstorben

4 x méannlich
3 x weiblich

4 x isoliert
3 x MCA

Hinsichtlich der Auspragung der Fehlbildung wurde uns
berichtet, dass in finf Féallen eine Oesophagusatresie mit
oesophagotrachealer Fistel bestand. In einem Fall wurde
nur die Diagnose Oesophagusatresie 0. n. Angaben
Ubermittelt. In einem Fall lag keine Fistel bei Oesophagus-
atresie vor.

Ein Kind, welches in der 35. SSW geboren wurde, ver-
starb am ersten Lebenstag bei oesophagotrachealer
Fistel und gleichzeitig bestehender Tracheaatresie und
Fallot-Tetralogie.

Nur bei einem Kind wurde uns der pranatal-sonografische
Verdacht einer Oesophagusatresie libermittelt. Postnatal
wies das Kind zuséatzlich noch eine Analatresie und wei-
tere Fehlbildungen auf, so dass eine Einordnung des
Fehlbildungsmusters als VATER-Assoziation erfolgte.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- VATER-Assoziation (Analatresie), Tethered cord

- Fallot-Tetralogie, Tracheaatresie,

- PFO und PDA bei Reifgeborenem, angeborene
hypertrophe Pylorusstenose
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Abb. 23: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel in der Erfassungs-
region seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine Oeso-
phagusatresie/-fistel pro 2.553 Geborene beobachtet.
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12.18 Dinndarmatresie/-stenose (Q41.1/Q41.2/Q41.8/Q41.9)

Kreisfreie Stadte:
1 x Dessau-RoRlau 21

Landkreise:
1 x Salzlandkreis g “1‘

0,14 Poland*
0,68 2,19 Isle de la Reunion
(France)**

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

Im Jahr 2008 wurden nur zwei Lebendgeborene mit
DlUnndarmatresie erfasst.

Die Jahrespravalenz von 1,1 pro 10.000 Geborene ist
demnach leicht unterhalb des Basisbereiches der Jahre
1996-2007 gelegen.

Verglichen mit den ibrigen EUROCAT-Zentren liegt die
aktuelle Jahrespravalenz im mittleren Bereich.

zusétzliche Angaben:

2 x Lebendgeborenes

1 x mannlich
1 x weiblich

1 x isoliert
1x MCA

In beiden Fallen kann davon ausgegangen werden, dass
die Darmfehlbildung nicht pranatal bekannt war.

Ein Kind mit lleumatresie wurde in der 40. SSW geboren
und aufgrund der Bauchsymptomatik zur weiteren Versor-
gung in ein Perinatalzentrum verlegt.

Bei dem zweiten Kind bestand ebenso eine lleumatresie
mit lleumruptur und Volvulus.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
Ubergeordnete Syndrome:
- Volvulus

35T
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25T

20+

Prévalenz/10.000 Geborene

05+

0,0

97 98 99 "00 01 02 03 04 "05 06 07

\P 1.1 0,0 1,0 26 3.2 1,6 2,8 18 3.4 1,7 1.2 1,7 1.1

\EP 20 20 2,0 2,0 2,0 20 2,0 2,0 2,0 20 2,0 20 2,0

Abb. 24: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Dinndarmatresie/-stenose in der Erfassungsregion
seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine Diinn-
darmatresie/-stenose pro 8.937 Geborene beob-
achtet.
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12.19 Rectum- und Analatresie/-stenose (Q42.0-Q42.3)

Kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-RoBlau
1 x Halle

1 x Magdeburg

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
2 x Burgenlandkreis
1 x Borde
1 x Harz e e T
1 x Jerichower Land
1 x Saalekreis
2 x Salzlandkreis
1 x Wittenberg

3 6,3 ©

22-62
8i8 2,4-44
34 2,6-4,4

1,32 Asturias (Spain)*

e 7,48 Mainz (Germany)**

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

Auf einem konstant hohen Niveau zeigt sich in den letzten
drei Jahren die Haufigkeit der Geborenen mit Analatresie
oberhalb der Erwartungswerte. Mit 13 Fallen ist im Jahr
2008 die hochste seit 1996 in der Erfassungsregion ermit-
telte Pravalenz ersichtlich.

Die Jahrespravalenz liegt bei 7,3 pro 10.000 Geborene
und Ubersteigt auch deutlich das européische Mittel.
Lediglich im Mainzer Register wurden in den letzten Jah-
ren ahnlich hohe Prévalenzen ermittelt.

zusatzliche Angaben:

9 x Lebendgeborenes
4 x induzierter Abort

6 x mannlich
6 x weiblich
1 x keine Angabe

6 x isoliert
7 x MCA

In allen 13 Fallen lag eine Analatresie vor, hierbei finfmal
mit einer Fistel vergesellschaftet.

Sieben Kinder bzw. Feten wiesen zum Teil schwerwie-
gende weitere Begleitfehlbildungen auf, die in vier Fallen
auch Anlass gaben, die Schwangerschaft vorzeitig zu
beenden.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- VATER-Assoziation, Klumpful®, Fibulahypoplasie,
Syndactylien

- VATER-Assoziation, Oesophagusatresie mit Fistel,
Tethered cord

- Potter-Sequenz, Sirenomelie, Agenesie Os sacrum

- Potter-Sequenz, Urethrastenose, Klumphand, Klump-
ful, Asplenie, Lungenagenesie einseitig

- praaxiale Polydactylie, glandulére Hypospadie

- ASDII

- mehrere Syndactylien, kapilldres Hdmangiom

Prévalenz/10.000 Geborene

'98 | '99 | 00 | 01 | 02 | 03 | 04 | 05 | ‘06 | ‘07 | ‘08

mlinl
W ‘96 | ‘97
P 1.1 1,0 29 35 3.2 27 4,5 0,0 4,6 35 59 57 7.3
BP| 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34

Abb. 25: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Rectum- und Analatresie/-stenose in der Erfassungs-
region seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Rectum- und Analatresie/-stenose pro 1.375 Gebo-
rene beobachtet.
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12.20 Hoden, nicht descendiert (Q53.1-Q53.9)

Kreisfreie Stadte:
1 x Halle 2
1 x Magdeburg

42 d

Landkreise:
1 x Mansfeld-Siidharz 3 23 J
2 x Salzlandkreis

20,2 16,1 - 25,0
8.2 6,9-98
10,9 9,6-12,5

keine Angaben keine Angaben

2008 wurde bei flinf Knaben ein Nondescensus testis bei
der Geburt festgestellt. Berlicksichtigt sind hier nur Reif-
geborene. Es wird deutlich, dass in den letzten Jahren ein
Riickgang der Meldungen zu dieser Indikatorfehlbildung
vorliegt, was auf eine Untererfassung hindeuten kann.

Die aktuelle Jahresprévalenz von 2,8 pro 10.000 Gebore-
ne liegt dementsprechend weit unterhalb des Basisberei-
ches der Jahre 1996-2007. Europaische Vergleichsdaten
von EUROCAT liegen leider nicht vor.

zusétzliche Angaben:
5 x Lebendgeborenes

5 x mannlich

2 x isoliert
3 x MCA

Der Nondescensus testis war bei drei Knaben beidseitig
zu beobachten.

In einem Fall bestanden mehrere Begleitfehlbildungen.
Hier wurde uns Uber eine miitterliche Gerinnungsstérung
und Anamie mit der Notwendigkeit mehrerer Bluttrans-
fusionen in der Schwangerschaft berichtet.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- penile Hypospadie, Microcephalus

- glanduladre Hypospadie

- Hypospadie n. n. bez., VSD, Fehlbildungen der Hande
n. n. bez.

30,0

250 1

20,0

15,0 + ]

10,0 +

| mHINne

96 97 98 99 "00 01 02 "03 04 05 06 "07 08
P | 10,1 | 124 | 27,2 | 13,0 | 10,1 4,9 84 | 152 | 74 16,2 | 94 L) 28
BP| 10,9 | 10,9 | 10,9 | 10,9 | 10,9 | 10,9 | 109 | 10,9 | 10,9 | 10,9 | 10,9 | 10,9 | 10,9

Prévalenz/10.000 Geborene

Abb. 26: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
nicht descendierten Hoden in der Erfassungsregion
seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
nicht descendierten Hoden pro 3.575 Geborene
(auf Knaben) beobachtet.
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12.21

18,8 ©

Kreisfreie Stadte:
4 x Halle 9 )
5 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Anhalt-Bitterfeld
4 x Burgenlandkreis
2 x Borde

1 x Harz

2 x Jerichower Land 27 20,6 Vi
8 x Mansfeld-Stidharz
3 x Saalekreis

2 x Salzlandkreis

2 x Stendal

1 x Wittenberg

19,2

15,3-23,9
17,5 15,5-19,7
17,9 16,1-19,9

1,84  Spain Hospital Network*

11,84 33,76 Malta**

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

Die Hypospadie wurde mit einer Anzahl von 36 Betroffe-
nen im Jahr 2008 vergleichsweise haufig beobachtet.

Die Jahrespréavalenz von 20,1 pro 10.000 Geborene liegt
im oberen Bereich des Konfidenzbereiches der Jahre
1996-2007.

Im EUROCAT-Vergleich ist die Pravalenz fur 2008 auch
eher im mittleren bis oberen Bereich anzusiedeln.

zusétzliche Angaben:

36 x Lebendgeborenes
36 x mannlich

23 x isoliert
13 x MCA

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

Die Hypospadie wurde nur bei Lebendgeborenen beob-
achtet. In einem Drittel der Falle konnten assoziierte Fehl-
bildungen festgestellt werden.

Uberwiegend war eine glandulare Hypospadie nachweis-
bar (23 Knaben). Nur bei drei Kindern lag eine penile und
bei einem Kind eine penoscrotale Hypospadie vor. In
neun Fallen wurde uns die Auspragung der Hypospadie
nicht im Detail Gbermittelt.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- hypoplastisches Linksherz-Syndrom, Canalis atrio-
ventricularis communis, Aortenisthmusstenose, Dila-
tation der Arteria pulmonalis

- Analatresie mit Fistel, praaxiale Polydactylie

- Microcephalus, Nondescensus testis, Knickfufd

- Microcephalus

- Turicephalus

- KlumpfuR®, VSD, Nondescensus testis, Fehlbildung
der Hande n. n. bez.

- Nondescensus testis

- Cyste am Penis, Malrotation der Niere

- 2 x Lateralverkrimmung des Penis

- VSD, Sacralgriibchen

- PFO und PDA bei Reifgeborenem

- PFO bei Reifgeborenem

25,0

20,0 - T ]

10,0

Prévalenz/10.000 Geborene

50 1

0,0

96 97 98 99 "00 01 02 03 04 "05 "06 07 08
\P 15,7 | 17,6 | 146 | 20,8 | 111 | 19,7 | 20,8 | 21,7 | 229 | 20,2 | 152 | 13,1 | 20,1
\EP 179 | 179 | 179 | 179 | 179 | 179 | 179 | 179 | 179 | 179 | 17.9 | 179 | 17.9
Abb. 27: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Hypospadie in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine Hypo-
spadie pro 496 Geborene (auf 255 Knaben) beob-
achtet.
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12.22 Epispadie (Q64.0)
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10 3

[}

3

S o8

Qo

[}

[}

8 o6 _ _

g _

S _

S

=

& 04

S

®

a o2
00

"96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | 02 | 03 | 04 | 05 | 06 | 07 | 08

P | 11 ] 10 ] 0000|0500 o0006][06]00]06]11][o00
BP| 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04 | 04

Abb. 28: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Epispadie in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt kein Gebo-
renes mit Epispadie beobachtet.
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12.23

Kreisfreie Stadte

Landkreise

0,5 0,1-17
0,9 05-1,6
0,8 05-14

0,26 Strasbourg (France)*

i 178 SE Ireland™

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

Beim indifferenten Geschlecht lasst sich in den Jahren
1996-2008 tendenziell eine Abnahme der Haufigkeit

Indifferentes Geschlecht (Q56.)

beobachten. Allerdings handelt es sich um eine sehr
seltene Fehlbildung mit sporadischem Auftreten und ver-
schiedenen Ursachen, die zugrunde liegen kénnen.

3,0

25

20

Prévalenz/10.000 Geborene

§ " ” ” ”
00
'96 | 97 [ 98 [ 99 [ ‘00 [ ‘o1 [ 02 | ‘03 05 08

P | 00| 00| 29 | 1,7 | 16 | 05 | 1,7 | 00 0,0 0,0
BP| 08 | 08 | 08 | 08 | 08 | 08 | 08 | 08 0 8 08 0 8 0 8 08

Abb. 29: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
indifferentem Geschlecht in der Erfassungsregion seit
1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt kein Gebo-
renes mit indifferentem Geschlecht beobachtet.
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12.24 Potter-Sequenz (Q60.6)

21 ©

Kreisfreie Stadte:

1 x Magdeburg L .

Landkreise:
1 x Altmarkkreis

Salzwedel 2
1 x Jerichower Land
1 x Mansfeld-Siidharz
1 x Saalekreis

1,9 0,8-3,8
21 14-30
2,0 14-28

0,15 Spain Hospital Network*

Uil 6,93 Mainz (Germany)**

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

Die Potter-Sequenz wurde 2008 bei fiinf Geborenen
beobachtet.

Die Jahrespravalenz von 2,8 pro 10.000 Geborene liegt
damit im oberen Bereich der Basispravalenz.

Verglichen mit allen EUROCAT-Zentren ist die aktuelle
Jahrespravalenz im mittleren Bereich einzuordnen.

zusétzliche Angaben:

1 x Lebendgeborenes
bis zum 7. Lebenstag verstorben
4 x induzierter Abort

2 x méannlich
1 x weiblich
2 x keine Angabe

2 x isoliert
3 x MCA

Die pranatal-sonografische Diagnose einer Potter-
Sequenz gab in vier Fallen Anlass, die Schwangerschaft
vorzeitig zu beenden (zwischen der 13. und 21. SSW).
Ein Kind war in der 22. SSW mit einem Gewicht von
610 Gramm geboren worden und am ersten Lebenstag
verstorben. Uber eine eventuell durchgefiihrte Prénatal-
diagnostik ist uns nichts bekannt.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Meckel-Gruber-Syndrom, Kleinhirndefekt, Myocard-
hyperplasie

- Analatresie, Sirenomelie, Agenesie des Os sacrum,

- Analatresie, Urethrastenose, Agenesie der Lunge,
Asplenie, Klumphand, Klumpfuf’

50

4,0 1

3,0 1 —

2,0 1

1,0 1 |_|
00
96 [ 97 [ 98 [ 99 [ 00 [ o1 | 02 [ 03 08

05 | ‘06 | ‘07
\i 00 | 31 | 49 | 43 | 1,6 | 1,1 23 | 29 | 34 | 06 | 12 | 06 | 28
BP.

20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20 | 20

Prévalenz/10.000 Geborene

Abb. 30: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Potter-Sequenz in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine Potter-
Sequenz pro 3.575 Geborene beobachtet.
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12.25 Nierenagenesie, einseitig (Q60.0/Q60.2)

Kreisfreie Stadte:
1 x Dessau-RoBlau 6,3
2 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Burgenlandkreis

3 x Borde

1 x Harz 10 7,6 ©
1 x Jerichower Land

1 x Mansfeld-Stidharz

2 x Salzlandkreis

8,7 6,1-12,0

6,9 56-84
73 6,2-8,6

keine Angaben keine Angaben

Eine einseitige Nierenagenesie wurde 2008 bei 13 Gebo-
renen festgestellt.

Mit der Jahrespravalenz von 7,3 pro 10.000 Geborene
wird ein Wert im Bereich der Basispravalenz erreicht.

zusétzliche Angaben:

12 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

9 x mannlich
4 x weiblich

10 x isoliert
3 x MCA

Bis auf einen induzierten Abort, bei dem die Nierenage-
nesie im Rahmen eines Edwards-Syndromes bestand
und bei der Obduktion diagnostiziert wurde, handelte es
sich um Lebendgeborene. Uberwiegend trat die Fehlbil-
dung isoliert auf. In drei Féllen war die Nierenagenesie
bereits pranatal im Ultraschall gesehen worden.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: hypoplastischem Linksherz-
Syndrom, Canalis atrioventricularis communis

- Doppelniere einseitig, postaxiale Polydactylie, PFO
bei Reifgeborenem

- Doppelniere einseitig

10,0 +

8,0

6,0 T

40+

Prévalenz/10.000 Geborene

20 1

96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | 02 | 03 | 04 | 05 | ‘06 | ‘07 | ‘08
P 7.8 93 10,7 | 87 9,0 82 84 29 9,7 4,0 7,0 46 73
BP| 73 | 73 | 73 | 73 | 73 | 73 | 73 | 73 | 73 | 73 | 73 | 73 | 73

Abb. 31: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
einseitiger Nierenagenesie in der Erfassungsregion
seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine ein-
seitige Nierenagenesie pro 1.375 Geborene beob-
achtet.
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12.26 Cystennieren (Q61.1-Q61.9)

Kreisfreie Stadte:
1 x Dessau-RoBlau 42
1 x Halle

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Anhalt-Bitterfeld 6 46 J
1 x Mansfeld-Stdharz
2 x Saalekreis
1 x Stendal

83 6,9-99

7,6-13,9

8,7 7,5-10,1

keine Angaben keine Angaben

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

Die Zahl der Geborenen mit Cystennieren ist vom Jahr
2007 auf 2008 mit acht Betroffenen auf circa die Halfte
zurlickgegangen.

Aus diesem Grunde ist auch die Jahrespravalenz von 4,5
pro 10.000 Geborene deutlich unterhalb des Konfidenz-
bereiches der Jahre 1996-2007 gelegen.

zusétzliche Angaben:

7 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

3 x méannlich
4 x weiblich
1 x keine Angabe

5 x isoliert
3 x MCA

Korrespondierende Vergleichsdaten von EUROCAT lie-
gen leider fiir diese Fehlbildungsgruppe, unter der sowohl
die poly- als auch multicystischen Nierenerkrankungen
subsummiert werden, nicht vor.

In sieben Fallen handelte es sich um Lebendgeborene.
Es ist davon auszugehen, dass in den meisten Fallen
eine pranatale Diagnostik mit Nachweis der meist ein-
seitigen cystischen Nierenveranderungen erfolgte.

Bei einem Kind wurde nach der Geburt bei positiver Fami-
lienanamnese eine autosomal-rezessive polycystische
Nierenerkrankung molekulargenetisch gesichert.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Meckel-Gruber-Syndrom (funktionelle Potter-Sequenz),
Kleinhirndefekt, Myokardhyperplasie

- Microcephalus

- HTS II. Grades, Nierenhypoplasie

12,0

8,0 +

60 1

4,0 +

Prévalenz/10.000 Geborene

20 1

‘96 | 97 | 98 | 99 | 00 | 01 | '02 | 03 | 04 | 05 | ‘06 | ‘07 | ‘08
P 3.4 11,4 | 116 | 87 7.4 55 96 82 9,1 104 | 94 S 45
BP| 87 87 87 87 87 8,7 87 87 87 87 87 87 87

Abb. 32: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Cystennieren in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt die Diagnose
Cystennieren einmal pro 2.234 Geborene beobachtet.
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12.27 Ekstrophie der Harnblase (Q64.1)

25

2,0+

Prévalenz/10.000 Geborene
|

05 1

96 | '97 | 98 | 99 | 00 | 01 | 02 | 03 | 04 | 05 | ‘06 | ‘07 | ‘08
P| 22|00 | 10 | 00 | 00| 00| 00|00/ 00| 12|00/ 00/ 00
BP| 03 | 03 | 03 | 03 |03 |03 |03 |03 ]03]03]03]03]03

Abb. 33: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Ekstrophie der Harnblase in der Erfassungsregion seit
1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt kein Gebo-
renes mit Ekstrophie der Harnblase beobachtet.




Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2008

12.28 Praaxiale Polydactylie (Q69.1/Q69.2)

Kreisfreie Stadte:
2 x Magdeburg

4,2 ©

2 g

Landkreise:

1 x Burgenlandkreis
1 x Borde

2 x Mansfeld-Stidharz
2 x Salzlandkreis

1 x Stendal

7 5,3 74

43 26-6,8
3,8 2,8-49
3)9 3,1-4,9

keine Angaben keine Angaben

2008 wurden neun Kinder mit einer praaxialen Polydacty-
lie geboren. Hiervon wiesen sieben Kinder je einen dop-
pelten Daumen und zwei Kinder akzessorische Grof3ze-
hen auf.

Die Jahrespravalenz von 5,0 pro 10.000 Geborene liegt
im obersten Bereich des Konfidenzintervalles der Jahre
1996-2007, jedoch wieder unterhalb der des Vorjahres,
welche die héchste der letzten zwolf Jahre darstellte.

Europaische Vergleichsdaten sind nicht verfligbar.

zusétzliche Angaben:

9 x Lebendgeborenes

8 x mannlich
1 x weiblich

6 x isoliert
3 x MCA

Bei sechs Kindern lag die praaxiale Polydactylie isoliert
vor. Drei Kinder wiesen Begleitfehlbildungen auf.

Interessant ist die Tatsache, dass es sich bei den Betrof-
fenen haupsachlich um Knaben handelte. Diese Andro-
tropie lasst sich auch in den vergangenen Jahren nach-
weisen, jedoch nicht in dieser deutlichen Auspragung.

Bei einem Kind mit Polysyndactylie ist die Familien-
anamnese positiv, hier wiesen sowohl Mutter, Oma als
auch Geschwister doppelte GroRzehen auf.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Analatresie, glandulare Hypospadie

- Hydrocephalus internus, Dandy-Walker-Syndrom,
Corpus-callosum-Hypoplasie, akzessorische Finger
und Zehen, vesico-ureteraler Reflux, PFO bei Reifge-
borenem (V. a. GREIG-Syndrom)

- Syndactylien an Zehen, PFO bei Reifgeborenem

8,0 1 —
6,0 1 ~

4,0 1 »

i ” ” ”

0,0 1— 5 5 5 o 5 5 5 5 ” 5 5 5
96 97 98 99 00 01 02 03 04 05 06 07 08
P 0,0 41 39 6,1 21 77 39 23 23 17 35 8,0 5,0
BP| 3.9 3.9 3.9 3.9 39 3.9 39 3.9 3.9 3.9 39 3.9 39
Abb. 34: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
praaxialer Polydactylie in der Erfassungsregion seit

1996

Prévalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine pra-
axiale Polydactylie pro 1.986 Geborene beobachtet.
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12.29 Reduktionsfehlbildungen, insgesamt - obere und untere
Extremitaten (Q71./Q72./Q73.)

Kreisfreie Stadte:
2 x Halle 8 ;
1 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Altmarkkreis
Salzwedel

1 x Burgenlandkreis

2 x Borde

2 x Harz

1 x Jerichower Land

1 x Mansfeld-Sudharz

1 x Saalekreis

1 x Salzlandkreis

6,3 N

11 8,4 ©

9,4 6,7-12,8
8,1 6,8-97
8,4 7,2-98

2,59 SE Ireland /
5158 Sicily (Italy)*
12,47 Mainz (Germany)**

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

Mit Reduktionsfehlbildungen der Extremitdten wurden im
Jahr 2008 14 Geborene ermittelt.

Die Jahrespravalenz liegt bei 7,8 pro 10.000 Geborene
und damit im Bereich der Basispravalenz.

Im européischen Vergleich ist die Pravalenz der Reduk-
tionsfehlbildungen eher im oberen Bereich angesiedelt,
wobei hier das Mainzer Register aber deutlich hdhere
Pravalenzen berichtet.

zusétzliche Angaben:

5 x Lebendgeborenes
2 x Totgeburt

6 x induzierter Abort

1 x Spontanabort

9 x mannlich
5 x weiblich

3 x isoliert
11 x MCA

In Gber der Halfte der Félle wurden die Reduktionsfehlbil-
dungen im Rahmen von zugrunde liegenden Syndromen
oder MCA-Fehlbildungen begleitend diagnostiziert.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom

- Anencephalie, ADAM-Komplex, Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte einseitig

- ADAM-Komplex, Klumpful®

- VATER-Assoziation, Analatresie, Klumpful®

- Potter-Sequenz, Analatresie, Urethrastenose, Lungen-
agenesie einseitig, Asplenie, Klumpfuf}

- embryofetales Valproat-Syndrom, PFO bei Reifgebo-
renem

- Turicephalie, Gesichtsspalte

- Aortenisthmusstenose, Kardiomegalie, Corpus-callo-
sum-Agenesie, Gelenkkontraktur

- postaxiale Polydactylie, Syndactylie

- Verbiegung der Tibia und der Fibula

- Glockenthorax

14,0 + _

12,0 +

10,0 + —

8,0

6,0 1+

4,0 +

Prévalenz/10.000 Geborene

2,0+

0,0

"96 97 98 99 "00 01 02 "03 04 05 06 07 08
\P 56 | 11,4 | 87 | 139 | 9,0 el 5.6 9.4 9.1 4.6 47 | 108 | 7.8
\EP 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84 84
Abb. 35: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Reduktionsfehlbildungen insgesamt in der Erfassungs-
region seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine Reduk-
tionsfehlbildung der Extremitéten pro 1.277 Gebore-
ne beobachtet.
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12.30 Zwerchfellhernie (Q79.0/Q79.1)
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*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Pravalenz/10.000 Geborene

Bei flinf Lebendgeborenen, von denen zwei innerhalb der
ersten Lebenswoche verstarben, wurde eine Zwerchfell-
hernie diagnostiziert.

Die Jahrespravalenz von 2,8 pro 10.000 Geborene liegt
sowohl im Bereich der Basispravalenz als auch im euro-
paischen Mittel.

zusatzliche Angaben:

3 x Lebendgeborenes
2 x Lebendgeborenes
bis zum 7. Lebenstag verstorben

2 x méannlich
3 x weiblich

4 x isoliert
1x MCA

Alle Kinder wiesen eine linksseitige Zwerchfellhernie auf.
Bei zwei der Kinder wurde uns Gbermittelt, dass die Fehl-
bildung pranatal nicht bekannt war, in den Ubrigen Fallen
ist uns das Ergebnis einer Diagnostik nicht bekannt.

Die Zwerchfellhernie trat Gberwiegend ohne Begleitfehl-
bildungen auf.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
Ubergeordnete Syndrome:
- ASD, PFO bei Reifgeborenem, Lungensequester

4,0 1 _

351

3,0 1 - -

25

2,0 1

Prévalenz/10.000 Geborene
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Abb. 36: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Zwerchfellhernie in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Zwerchfellhernie pro 3.575 Geborene beobachtet.
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12.31 Omphalocele (Q79.2)
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*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Pravalenz/10.000 Geborene

Erneut wurde die Omphalocele, wie in den Vorjahren, nur
bei Geborenen aus Landkreisen beobachtet.

Die Jahrespravalenz von 1,7 pro 10.000 Geborene liegt
sowohl unterhalb des Basisbereiches der Jahre 1996-
2007 als auch im unteren europaischen Mittel.

zusétzliche Angaben:

3 x induzierter Abort
3 x ménnlich

1 x isoliert
2 x MCA

Es handelte sich um drei induzierte Aborte mit mannli-
chen Feten, bei denen die Diagnose einer Omphalocele
prénatal durch Ultraschall gestellt wurde. In keinem Fall
wurde uns lber das Vorhandensein einer Chromosomen-
stdrung berichtet.

Einmal trat die Omphalocele isoliert auf, in den anderen
zwei Fallen zusammen mit weiteren schwerwiegenden
Fehlbildungen.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Spina bifida aperta

- Skoliose, Thoraxasymmetrie, fehlende Rippen, ver-
kirztes Sternum, Malrotation des Darmes

6,0

40

2,0

|

96 97 98 99 00 01 02 03 04 05 06 07 08
P | 34 52 19 3,5 32 22 34 29 46 5,2 3,5 3.4 17
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Abb. 37: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Omphalocele in der Erfassungsregion seit 1996

Prévalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Omphalocele pro 5.958 Geborene beobachtet.
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12.32 Gastroschisis (Q79.3)
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*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Pravalenz/10.000 Geborene

Im Jahr 2008 wurden sechs Lebendgeborene mit Gastro-
schisis ermittelt. Wie bereits 2007 fallt erneut auf, dass
die Kinder nur aus Landkreisen stammen.

Mit 3,4 pro 10.000 Geborene liegt die Jahrespravalenz im
Konfidenzbereich der Jahre 1996-2007.

Verglichen mit den brigen EUROCAT-Registern zeigt
sich ein Wert im mittleren bis oberen Bereich.

zusétzliche Angaben:

6 x Lebendgeborenes

5 x mannlich
1 x weiblich

5 x isoliert
1x MCA

Zu funf der sechs Kinder wurde uns das Gestationsalter
Ubermittelt. Alle sind in der 34. SSW in einem Perinatal-
zentrum durch elektive Sectio entbunden und entspre-
chend kinderchirurgisch versorgt worden.

Neben der pranatalen Ultraschalldiagnostik war in drei
Fallen auch eine Amniocentese mit jeweils unauffalligem
Befund durchgeflihrt worden.

Die Gastroschisis wird haufiger bei Kindern von jiingeren
Muttern beobachtet. Das mittlere Alter in der Gruppe der
Gastroschisis-Mutter betrug 22,3 Jahre und liegt somit
unterhalb des sachsen-anhaltischen Durchschnittes.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
Ubergeordnete Syndrome:
- Atresie und Stenose des Dickdarmes

8,0 T
6,0 +
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Abb. 38: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gastroschisis in der Erfassungsregion seit 1996

Prévalenz/10.000 Geborene
]

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt eine
Gastroschisis pro 2.979 Geborene beobachtet.
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12.33 Prune-belly-Sequenz (Q79.4)

Kreisfreie Stédte 0
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Landkreise 0
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0,8 04-14
0,8 04-13

keine Angaben keine Angaben

In den Jahren 2006-2008 konnte kein Geborenes mit
Prune-belly-Sequenz beobachtet werden.

In der Literatur wird von einer Haufigkeit der Prune-belly-

Sequenz von 1 pro 40.000 berichtet. Somit ist in Sachsen-
Anhalt, mit einer jahrlichen Geburtenrate von aktuell etwa
17.500, nicht in jedem Jahr vom Auftreten dieser seltenen
Fehlbildung auszugehen.

25

20

Prévalenz/10.000 Geborene

05

96 | 97 | '98 | '99 | 00 | ‘01 02 | 03 | 04 | 05 | ‘06 | ‘07 | ‘08
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Abb. 39: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Prune-belly-Sequenz in der Erfassungsregion seit
1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt kein Gebo-
renes mit Prune-belly-Sequenz beobachtet.
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12.34 Down-Syndrom - Trisomie 21 (Q90.)

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

2008 wurden 34 Geborene mit Down-Syndrom registriert.
Lediglich ein Drittel von diesen wurde lebend geboren.

Die aktuelle Jahrespravalenz von 19,9 pro 10.000 Gebo-
rene ist oberhalb der Basispravalenz angesiedelt.

Tendenziell zeigt sich in den letzten Jahren auch bei den
Ubrigen EUROCAT-Registern ein leichter Anstieg der
Pravalenzen, was durch das zunehmend hohere Mutter-
alter bedingt ist. Sachsen-Anhalt weist aktuell Pravalen-
zen im mittleren europaischen Bereich auf.

zuséatzliche Angaben:

11 x Lebendgeborenes
21 x induzierter Abort
2 x Spontanabort

24 x mannlich
9 x weiblich
1 x keine Angabe

19 x isoliert
15 x MCA

Eine haufigere Betroffenheit des mannlichen Geschlechts
wird mit einem Geschlechtverhéaltnis von 2,7 deutlich.

Von 19 Geborenen wurde uns lediglich die Diagnose
Down-Syndrom bzw. das Vorhandensein typischer aule-
rer Stigmata Ubermittelt. Bei 15 Geborenen lagen assozi-
ierte Fehlbildungen, tiberwiegend kardialer Art, vor.

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- 2 x Canalis atrioventricularis communis

- 4xVSD

- VSD, Duodenalatresie

- ASD Il, Hydrothorax

- ASD, Duodenalstenose

- PFO bei Reifgeborenem

- Duodenalatresie, Pancreashypoplasie, Uvulaspalte,
Thymushypoplasie

- Duodenalstenose, Pancreas annulare, Malrotation
des Darmes, Corpus-callosum-Dysgenesie

- Microcephalus

- Hygroma colli cysticum

- laterale Halsfistel
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Abb. 40: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Down-Syndrom in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Down-Syndrom (Trisomie 21) pro 526 Geborene
beobachtet.
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12.35 Patau-Syndrom - Trisomie 13 (Q91.4-Q91.7)

Kreisfreie Stadte
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Im Jahr 2008 wurde ein Fet mit Trisomie 13 registriert.

Die Jahrespravalenz von 0,6 pro 10.000 Geborene liegt
leicht unterhalb der Basispravalenz der Jahre 1996-2007
und unterhalb des europaischen Mittels.

zusétzliche Angaben:

1 x induzierter Abort

1 x ménnlich

1 x isoliert

Bei pranatal festgestellten multiplen Anomalien im
Bereich des Kopfes und des Herzens sowie einem
Hydrops wurde in der 14. SSW eine Amniocentese vorge-
nommen, bei welcher die Trisomie 13 diagnostiziert
wurde. Es folgte in der 15. SSW der induzierte Abort.
Uber das Ergebnis einer eventuell durchgefiihrten
Obduktion des Feten wurde uns nicht berichtet.
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Abb. 41: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Patau-Syndrom in der Erfassungsregion seit 1996

Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Patau-Syndrom (Trisomie 13) pro 17.873 Geborene
beobachtet.
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12.36 Edwards-Syndrom - Trisomie 18 (Q91.0-Q91.3)
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*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Pravalenz/10.000 Geborene

Mit acht Geborenen wurde das Edwards-Syndrom 2008
etwas haufiger als in den letzten zwei Jahren davor beob-
achtet.

Die ermittelte Jahrespravalenz von 4,5 pro 10.000 Gebo-
rene liegt etwas Uber der oberen Konfidenzgrenze der
Jahre 1996-2007 aber im Mittel der EUROCAT-Register.

zuséatzliche Angaben:

1 x Lebendgeborenes

bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x Totgeborenes
6 x induzierter Abort

5 x mannlich
2 x weiblich
1 x keine Angabe

3 x isoliert
5x MCA

In allen acht Fallen war die Diagnose einer Trisomie 18
pranatal durch die Chromosomenanalyse gestellt worden.

Anlass zur Durchflihrung einer Amniocentese gaben hier-
bei multiple prénatal-sonografische Auffalligkeiten (Soft-
marker und weitere Fehlbildungen).

In den meisten Féllen wurde ein induzierter Abort (zwi-
schen der 14. und 24. SSW) vorgenommen. Bei dem
einen Lebendgeborenen handelte es sich um ein Frihge-
borenes der 23. SSW, welches 18 Stunden postnatal ver-
starb. Ein Kind wurde tot in der 35. SSW geboren.

Nicht in jedem Fall erfolgte nach der Geburt eine Obduk-
tion, so dass nicht bekannt ist, inwieweit sich die pranata-
len Diagnosen im Detail bestéatigten. Bei drei Feten ist uns
nur das Ergebnis der Chromosomenanalyse Ubermittelt
worden (hier als isolierte Fehlbildung eingeordnet).

Aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- hypoplastisches Linksherz-Syndrom, VSD, Stenose
der Aorta, Dilatation der Arteria pulmonalis, Mitral-
und Aortenklappeninsuffizienz, Klumpful3 bds., Huf-
eisenniere

- hypoplastisches Linksherz-Syndrom, Canalis atrio-
ventricularis communis, Nierenagenesie einseitig

- Caudales Regressionssyndrom, Hydrothorax, Vitium
cordis n. n. bez.

- Dextrocardie, VSD

- Micromelie
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Abb. 42: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Edwards-Syndrom in der Erfassungsregion seit 1996
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Im Jahr 2008 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind mit
Edwards-Syndrom (Trisomie 18) pro 2.234 Gebore-
ne beobachtet.
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12.37

In den letzten drei Jahren zeigt sich eine gleichbleibende
Zahl an Geborenen mit einer sog. Indikatorfehlbildung.
2008 wurden insgesamt 250 Geborene registriert, die ent-
weder eine oder aber auch mehrere Indikatorfehlbildun-
gen aufwiesen. Dies entspricht einem prozentualen Anteil
von 1,4 % bezogen auf die Gesamtgeborenenpopulation.

Anzahl Anteil (in %)
Kreisfreie Stadte 63 11533
Landkreise 187 1,4
Sachsen-Anhalt 250 14

Die Indikatorfehlbildungsrate in den drei kreisfreien
Stadten Magdeburg, Halle und Dessau-Rollau liegt mit
1,4 % leicht Uber der der Landkreise. Wie Abbildung 43
demonstriert, ist in den letzten Jahren eine Angleichung
der Indikatorfehlbildungsrate zwischen Grofl3stéadten und
Landkreisen ersichtlich.

Im Detail zeigte sich in der Stadt Magdeburg eine Rate
von 1,5 %, in Halle von 1,1 % und in Dessau-RoRlau von
1,3 %.

Bei den Landkreisen ist im Jahr 2008 im Harz eine identi-
sche Rate im Vergleich zu 2007 nachweisbar, in den
Landkreisen Anhalt-Bitterfeld, Jerichower Land sowie im
Salzland- und Burgenlandkreis eine etwas niedrigere
Rate. Demgegentuber wurde in folgenden Landkreisen ein
héherer prozentualer Anteil gefunden: Mansfeld-Suidharz,
Altmarkkreis Salzwedel, Borde, Saalekreis, Stendal und
Wittenberg.

Indikatorfehlbildungen, insgesamt

2,50

Prozent

1,00

1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008

OStadte OLandkreise

Abb. 43: Indikatorfehlbildungen des ICBDSR gesamt (1996 bis
2008), Vergleich der Haufigkeit ihres Auftretens (in %)
in den kreisfreien Stadten und Landkreisen

Die hochste Rate an Indikatorfehlbildungen wurde im
Altmarkkreis Salzwedel mit 2,4 % ermittelt, die niedrigste
im Landkreis Wittenberg mit 0,7 %. Da Wittenberg bereits
langjahrig auch eher niedrige Gesamtfehlbildungsraten
aufweist, gehen wir hier von einer Untererfassung aus,
somit auch bei den Indikatorfehlbildungen.

Bei den einzelnen Indikatorfehlbildungen fallt im Jahr
2008 die sehr hohe Pravalenz der Neuralrohrdefekte auf,
die sich gegentiber den Jahren 2005 bis 2007 mehr als
verdoppelt hat. Eine Pravalenzzunahme lasst sich auch
beim Edwards-Syndrom beobachten, wobei hier ein-
schrankend auf die relativ niedrigen Fallzahlen hingewie-
sen wird.

Ein auffalliger Trend zum Préavalenzriickgang lasst sich
bei den orofacialen Spaltbildungen sowie beim Micro-
cephalus verzeichnen.
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Altmarkkreis Salzwedel (17)
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Abb. 44: Rate aller Geborenen mit Indikatorfehlbildungen in den Landkreisen und kreisfreien Stadten 2008
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Abb. 45: Schwangerschaftsausgénge bei

Indikatorfehlbildungen 2008

Geborenen mit

Von allen Geborenen mit Indikatorfehlbildungen wurden
70,8 % lebend geborenen, dieser Anteil ist deutlich nied-
riger als in den beiden Vorjahren.

Ursachlich hierfir ist die hohe Zahl der induzierten Abor-
te zu sehen, die bei Vorliegen einer Indikatorfehlbildung
vorgenommen wurden. Mit einem Anteil von 26,0 %,
bezogen auf alle Geborenen, wird der hdchste ermittelte
prozentuale Wert in den letzten Jahren erreicht.

Die Zahl der Spontanaborte und der Totgeborenen mit
Indikatorfehlbildungen ist gering, Trends kénnen hier im
Verlauf nicht abgeleitet werden.
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13 Analyse der festgestellten genetisch bedingten
Erkrankungen, Sequenzen, Assoziationen, Komplexe,
Embryopathien und Chromosomenaberrationen

Im folgenden Kapitel werden die o. g. Entitdten analysiert,
deren Einordnung durch das Vorhandensein von Zusatz-
informationen, zum Beispiel zum Schwangerschaftsver-
lauf und insbesondere zu humangenetischen Untersu-
chungsbefunden méglich ist.

13.1 Chromosomenaberrationen

Folgende Chromosomenaberrationen wurden dokumen-
tiert:
- 34 x Down-Syndrom, davon
- 27 x meiotische Non-disjunction
- 2 x Mosaik (mitotische Non-disjunction)
- 5xn.n. bez. (Karyotyp nicht bekannt bzw. nach
klinischer Symptomatik)
- 8 x Edwards-Syndrom
- 7 x meiotische Non-disjunction
- 1xn.n. bez. (Karyotyp unbekannt)
- 1 x Patau-Syndrom (meiotische Non-disjunction)
- 2 x Tripoidie
- 2 x Ullrich-Turner-Syndrom (45,X0)
- 3 x Klinefelter-Syndrom, davon
- 2 x Karyotyp 47, XXY
- 1xn.n. bez. (Karyotyp unbekannt)
- 2 x Trisomie 9
- 1 x fragiles X-Syndrom
- 1 x Jacobsen-Syndrom (Deletion 11g-)
- 1 x Uberzahliges Markerchromosom
(Karyotyp 47,XY,+mar/46,XY)
- 1 x Chromosomenanomalie
(Karyotyp 46,XXadd(6)(q27))

Insgesamt wurden 56 Kinder/Feten mit einer chromoso-
malen Aberration erfasst.

Es konnten mehr als doppelt so viele mannliche wie weib-
liche Geborene ermittelt werden.

Geschlechtsverteilung:

mannlich 39 69,6
keine Angaben 2 3,6

Geschlechtsverhaltnism : w =26

Die drei haufigsten Trisomien (21, 18, 13) haben einen
Anteil von 76,8 % bezogen auf alle 2008 beobachteten
Chromosomenaberrationen. Der Anteil der Trisomie 21
liegt isoliert betrachtet bei 60,7 % (2007: 56,5 %, 2006:
64,2 %) und spiegelt die Tatsache wider, dass es sich hier
um die haufigste chromosomale Stérung Gberhaupt han-
delt.

In bewahrter Form werden hier die einzelnen beobachte-
ten Diagnosen sowie der Schwangerschaftsausgang, das
Mutteralter und das Geschlechtsverhaltnis dargestellt. Im
Neugeborenenscreening diagnostizierte Stoffwechseler-
krankungen sind im Kapitel 19 gesondert aufgefuhrt.

Insgesamt kamen circa ein Drittel der 56 Geborenen mit
Chromosomenaberration lebend zur Welt. Nur in einem
Fall von elf Lebendgeborenen mit Down-Syndrom war die
Diagnose prénatal bekannt, die Eltern entschieden sich
hier bewusst zum Austragen der Schwangerschaft.

Die funf Kinder mit einer gonosomalen Aberration (Ullrich-
Turner- und Klinefelter-Syndrom) wurden alle lebend
geboren. Die Diagnosestellung erfolgte in vier Fallen
préanatal durch Chorionzottenbiopsie (einmal) oder
Amniocentese (dreimal). In einem Fall entschieden sich
die Eltern gegen eine invasive Pranataldiagnostik trotz
Kenntnis der sonografisch gestellten Verdachtsdiagnose
eines Ullrich-Turner-Syndroms, die dann postnatal gene-
tisch gesichert wurde.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 19 33,9

Spontanaborte ab 16. SSW 5 8,9

gesamt 56 100

Das durchschnittliche Alter der Mutter von Kindern/Feten
mit einer Chromosomenstdrung lag bei 33,2 Jahren. Der
Anteil der Mutter Gber 35 Jahren betrug 46,4 %.

Alter der Schwangeren:

unter 20 Jahre 1 1,8
e T N
25 bis 29 Jahre 8 14,3
EEE T I
35 bis 39 Jahre 12 21,4
EEETN IR N
gesamt 56 100
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13.2 Genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen

Im Jahr 2008 wurden insgesamt 31 Geborene mit einer
genetisch bedingten/mitbedingten Erkrankung dokumen-
tiert. Diese Zahl liegt etwas Uber den Werten der Vor-
jahre. Im Neugeborenenscreening detektierte angebore-
ne Erkrankungen werden gesondert dargestellt (siehe
Kapitel 19).

Folgende Fehlbildungen bzw. Erkrankungen wurden

dokumentiert:

- 1 x Cystische Fibrose (Delta F508)

- 1 x Tuberése Sklerose

- 1 x Hamartose n. n. bez.

- 1 x Incontinentia pigmenti (Bloch-Sulzberger)

- 1 x Meckel-Gruber-Syndrom

- 2 x Osteogenesis imperfecta

- 1 x Arthrogryposis congenita multiplex

- 1 x autosomal-rezessiv vererbte polycystische
Nierenkrankheit

- 1 x Silver-Russel-Syndrom

- 1 x Morbus Hirschsprung

- 5 x Arnold-Chiari-Syndrom

- 3 x Dandy-Walker-Syndrom

- 2 x Polysyndactylie

- 1 x Protein-C-Mangel und Faktor-V-Leiden-Mutation

- 6 x Hypoplastisches Linksherz-Syndrom

- 2 x Dicephalus

- 1 x Tierfellndvus

Geschlechtsverteilung:

Geschlechtsverhaltnis m: w=1,0

Insgesamt zeigt sich ein ausgeglichenes Geschlechtsver-
héltnis, wobei uns allerdings von finf Geborenen das
Geschlecht nicht Gbermittelt wurde.

Uns wurde zu 22 Schwangerschaften libermittelt, dass ein
pranataler Ultraschall durchgefiihrt wurde. Dieser zeigte
sich in 19 dieser Falle pathologisch (zwischen der 10. bis
38. SSW). In drei Fallen war ein unauffalliger Ultraschall-
befund erhoben worden (Tierfellndvus, 2 x Polysyndactylie).

Zwei Drittel der Kinder wurden lebend geboren, wobei es
sich hierbei Uberwiegend um die Kinder handelte, bei
denen pranatal die genetische Diagnose nicht bekannt
war (z. B. Cystische Fibrose, Incontinentia pigmenti).

Schwangerschaftsausgang:

Alter der Schwangeren:

Das mittlere Alter der Schwangeren betrug 27,9 Jahre.
Der Anteil der Frauen uber 35 Jahre stieg auf 12,9 %
(Vergleich 2007: 3,9 %, 2006: 4,8 %).

13.3 Sequenzen/Assoziationen/Komplexe

Folgende Sequenzen/Assoziationen/Komplexe wurden
dokumentiert:

- 4 x Potter-Sequenz

- 2 x ADAM-Komplex

- 2 x VATER-Assoziation

- 1 x Pierre-Robin-Sequenz

- 1 x Goldenhar-Syndrom

Die Zahl der Geborenen mit diesen Entwicklungsstorun-
gen liegt im Bereich der Vorjahre, das Geschlechtsver-
héltnis ist nahezu ausgeglichen.

Geschlechtsverteilung:

Geschlechtsverhaltnis m : w = 0,8
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Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 4 40,0
Spontanaborte ab 16. SSW 1 10,0
gesamt 10 100

Bei drei Lebendgeborenen handelte es sich um folgende
Erkrankungen:

- Pierre-Robin-Sequenz

- Goldenhar-Syndrom

- VATER-Assoziation

Ein Frihgeborenes verstarb am ersten Lebenstag bei
Potter-Sequenz.

In den Ubrigen finf Fallen wurde die Schwangerschaft
vorzeitig unterbrochen bzw. endete als Spontanabort
(22. SSW).

20 bis 24 Jahre 2 20,0
EEEECI I
30 bis 34 Jahre 4 40,0
[ ]
Uiber 40 Jahre 1 10,0
EEEEEN I BT
gesamt 10 100

Das mittlere Alter der Schwangeren betrug 30,3 Jahre
und liegt somit im Bereich der Vorjahre.

13.4 Embryopathien/Fetopathien/congenitale Infektionen

Im Jahr 2008 wurde uns kein Fall einer Alkoholembryopa-
thie gemeldet. Hier ist sicherlich eine Untererfassung die-
ses sich klinisch meist nicht unmittelbar bei der Geburt
manifestierenden Krankheitsbildes zu vermuten.

Allerdings konnte auch 2008 erneut ein Fall einer Phenyl-
alanin-Embryopathie, einer vermeidbaren angeborenen
Erkrankung, dokumentiert werden. Es handelte sich um
ein in der 38. SSW mit einem Gewicht von 2335 Gramm
geborenes Kind mit einem deutlichen Microcephalus
(Kopfumfang 28 Zentimeter!). Weitere assoziierte Fehl-
bildungen lagen nicht vor. Die Kindesmutter war unge-
plant mit schlechter Stoffwechseleinstellung ihrer PKU
schwanger geworden. In der Familie gibt es bereits ein
einjahriges Kind mit Phenylalanin-Embryopathie und
deutlicher statomotorischer Retardierung, die aufgrund
des Microcephalus auch bei dem jetzt geborenen Kind zu
erwarten ist.

Ein im Jahr 2008 geborenes Kind wies multiple Extremita-
tenfehlbildungen (Syndactylien, Polydactylien, fehlende
Finger) bei einer Valproat-Embryopathie auf. Bei der Kin-
desmutter lag eine gut eingestellte Epilepsie mit relativ
niedriger Valproatdosierung vor. Eine perikonzeptionelle
Folsdureprophylaxe mit der erhéhten Dosis von 5 Milli-
gramm pro Tag wurde durchgefiihrt.

2008 konnten vier Falle einer Fetopathia diabetica als
Folge eines Gestationsdiabetes bzw. miitterlichen Diabe-
tes Typ 1 beobachtet werden. Alle Kinder kamen lebend
zur Welt. In einem Fall war keinerlei Schwangerschafts-
vorsorge erfolgt. Das Kind kam mit einem Geburtsgewicht
von 5080 Gramm und einer Anpassungsstorung zur Welt.
Echokardiografisch war eine mafige Kardiomyopathie
nachweisbar.

In zwei Féllen wurde im Zusammenhang mit kindlichen
angeborenen Auffalligkeiten eine mutterliche Infektion in
der Schwangerschaft gemeldet.

In einem Fall einer congenitalen Cytomegalieinfektion
wies das Kind eine an Taubheit grenzende Hoérstérung
auf.

In einem anderen Fall gab eine akute mutterliche Toxo-
plasmoseinfektion Anlass, die Schwangerschaft in der 15.
SSW vorzeitig zu beenden. Autoptisch war eine Hufeisen-
niere nachweisbar, die sicherlich nicht in Zusammenhang
mit der Infektion zu sehen ist.

Geschlechtsverteilung:

mannlich 5) 62,5
gesamt 8 100

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 7 87,5
gesamt 8 100
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14  Analyse fehlbildungsbedingter Abortinduktionen

Die im Jahr 2008 erfassten 87 induzierten Aborte stellen
die hochste Zahl dar, die in den letzten fiinf Jahren in
Sachsen-Anhalt beobachtet werden konnte. Bei 81 Feten
wurden grofde und/oder kleine Fehlbildungen dokumen-
tiert. In sechs Fallen wurde die Schwangerschaft entwe-
der aus psychosozialer Indikation bzw. bei vorzeitigem
Blasensprung beendet. Autoptisch wiesen diese letztge-
nannten Feten keine Fehlbildungen auf.

Dem Fehlbildungsmonitoring wurden auch 2008 Pranatal-
befunde lbermittelt, bei denen ein induzierter Abort in
Erwdgung gezogen wurde, die Befundbestatigung in

Form einer Meldung aus einer Geburtsklinik bzw. einem
pathologischen Institut liegt jedoch nicht vor. Diese Préa-
natalbefunde werden nachfolgend nicht in der Auswer-
tung mit bertcksichtigt.

Zur Darstellung kommen die induzierten Aborte unterteilt

nach dem Vorliegen von:

- ZNS-Fehlbildungen

- Chromosomenaberrationen

- multiplen congenitalen Anomalien (MCA) bzw. sonsti-
gen Diagnosen.

14.1 Fehlbildungen des Zentralnervensystems (ZNS)

Insgesamt wurden 26 induzierte Aborte bei Vorliegen
einer ZNS-Fehlbildung dokumentiert. Den gréten Anteil
nehmen hier die Neuralrohrdefekte ein.

Folgende Fehlbildungen wurden dokumentiert:

- 8 x Anencephalus (1 x mit Okzipitocele und
Rhachischisis)

- 5 xlumbosacrale Spina bifida o. n. A.

- 3 x lumbosacrale Spina bifida mit Hydrocephalus
und Arnold-Chiari-Syndrom

-- 2 x Spina bifida o. n. A. (1 x mit Hydrocephalus)

- 2 x occipitale Encephalocele

- 2 x Lissencephalie (1 x mit Corpus-callosum-
Agenesie und 1 x mit Hydrocephalus)

- 1 x Rhachischisis

- 1 x Kraniorhachischisis

- 1 x Exencephalie

- 1 x Corpus-callosum-Agenesie

Geschlechtsverteilung:
- 11 x mannlich, 11 x weiblich, 4 x keine Angabe
(Geschlechtsverhaltnis m : w = 1,0)

Alter der Schwangeren:

Das Durchschnittsalter der Schwangeren betrug 30,0
Jahre.

Mitgeteilte Pranatalbefunde:

- 26 x pathologischer pranataler Ultraschall zwischen
11. und 24. SSW: in allen Fallen wurde die pranatal
gestellte ZNS-Fehlbildungsdiagnose entweder exakt
bzw. nahezu exakt postnatal bestatigt

Gestationsalter zur Diagnosestellung:

Gestationsalter zur Abruptio:
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14.2 Chromosomale Aberrationen

Mehr als ein Drittel der erfassten medizinisch induzierten Gestationsalter zur Abruptio:
Aborte wurde bei Vorliegen einer Chromosomenstérung
beim Feten durchgefiihrt (31 von 81 Abruptiones).

Folgende Aberrationen wurden von abortierten Feten
mitgeteilt:
- 21 x Down-Syndrom
- 6 x Edwards-Syndrom
- 1 x Patau-Syndrom
- 1 x Triploidie (Karyotyp 69,XXY)
- 1 x Karyotyp 46,XXadd(6)(q27)
- 1 x Karyotyp 47,XY,+mar/46,XY
(Uberzahliges Markerchromosom)

Geschlechtsverteilung:
- 20 x mannlich, 9 x weiblich, 2 x keine Angabe
(Geschlechtsverhaltnis: m : w = 2,2)

Mitgeteilte Prénatalbefunde:

- 31 x Amniocentese mit pathologischem Befund

- 23 x pranatal pathologischer Ultraschall: in 17 Fallen
wurden hierbei ein bis vier Softmarker festgestellt

- 1 xunauffalliger pranataler Ultraschall (Amniocentese
aus Altersindikation mit Nachweis eines Down-Syn-
droms)

Alter der Schwangeren:

Mehr als die Halfte der Schwangeren war alter als 35
Jahre. Das mittlere Alter aller Frauen betrug 34,7 Jahre.
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14.3 Multiple congenitale Anomalien (MCA) und sonstige Fehlbil-
dungen, die Anlass flir die Frauen waren, einen Schwanger-
schaftsabbruch durchfiihren zu lassen

Bei 24 Feten lagen komplexe Fehlbildungen oder andere
Griinde (zum Beispiel eine Toxoplasmoseinfektion mit
V. a. Embryopathie) vor, so dass ein induzierter Abort
vorgenommen wurde.

Folgende Fehlbildungen wurden von abortierten Feten

mitgeteilt:

- 2 x Omphalocele

- 2 x Potter-Sequenz

- 2 x Osteogenesis imperfecta

- 2 x Dicephalus

- 2 x Reduktionsfehlbildungen der Extremitaten

- 2 x Hydrops fetalis (1 x mit DORV)

- 1 x Arthrogryposis congenita multiplex

- 1 x Meckel-Gruber-Syndrom

- 1 x Sirenomelie

- 1 x VATER-Assoziation (pranatal V. a. Chondrodys-
plasia punctata)

- 1 x Fallot-Pentalogie

- 1 x Canalis atrioventricularis communis

- 1 x Analatresie (pranatal V. a. Potter-Sequenz: postna-
tal keine Befundbestatigung, da keine Obduktion)

- 1 x Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (pranatal V. a.
Patau-Syndrom mit Holoprosencephalie, keine
Befundbestatigung)

- 1 x Hydrothorax, Pericarderguss und Hygroma colli

-1 x Klumpful

- 1 x Toxoplasmose-Embryopathie mit Hufeisenniere

- 1 x mazerierter Fet (Obduktion nicht méglich), prana-
tal V. a. Kleinhirnagenesie)

Geschlechtsverteilung:
- 12 x mannlich, 5 x weiblich, 7 x keine Angabe
(Geschlechtsverhaltnis m : w = 2.4)

Alter der Schwangeren:

Das mittlere Alter der Schwangeren betrug 28,4 Jahre.

Gestationsalter zur Abruptio:

Mitgeteilte Pranatalbefunde:
- 23 x pranatal pathologischer Ultraschall, 1 x unbe-
kannt, hierbei:
- 20 x postnatale Befundbestatigung
- 3 x keine sichere Befundbestatigung
(1 x Obduktion abgelehnt, 1 x nicht méglich bei
mazeriertem Feten, 1 x postnatal andere schwere
Fehlbildungen als pranal vermutet)

- 3 x Amniocentese vor der 22. SSW
- 1 x erhdhter AFP-Wert
- 1 x IgM-positiver Toxoplasmosetiter
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14.4 Zusammenfassung zu fehlbildungsbedingten Abortinduktionen

Im Jahr 2008 wurden uns Daten zu 87 induzierten Abor-
ten gemeldet. Hier lag bei 81 Feten eine grof3e und/oder
kleine Fehlbildung bzw. eine Chromosomenaberration
vor.

Mit 13,4 %, bezogen auf alle Geborenen mit gro3en Fehl-
bildungen, nehmen die induzierten Aborte im Jahr 2008
einen vergleichsweise sehr groflen Anteil ein (2007:
7,2 %; 2006: 8,5 %).

Besonders hervorzuheben ist die hohe Zahl der indu-
zierten Aborte bei Vorliegen einer ZNS-Fehlbildung
(26 Falle). 23 von diesen Feten wiesen einen Neuralrohr-
defekt auf! In der Pranataldiagnostik nachgewiesene
Chromosomenaberrationen gaben 2008 in 31 Fallen
Anlass, die Schwangerschaft vorzeitig zu beenden. Fast
zwei Drittel der Feten wiesen hier ein Down-Syndrom auf
(21 Falle). 24 Abruptiones wurden bei pathologischem
pranatalen Ultraschall mit Nachweis schwerwiegender,
h&ufig nicht mit dem Leben zu vereinbarenden Fehlbil-
dungen (Syndrome, multiple Fehlbildungen) vorgenom-
men.

Von 68 der 81 dokumentierten Abruptiones ist uns das
Geschlecht des Feten bekannt. Es zeigt sich mit einem
Geschlechtsverhéltnis von 1,7 eine Androtropie, die
besonders in der Kategorie der Chromosomenaberratio-
nen ausgepragt nachweisbar war.

Im Vergleich zu den Vorjahren fallt auf, dass der Anteil
der bis zur 21. SSW durchgefiihrten Abruptiones mit
84 % etwas hoher liegt (2007: 73,9 %) und dementspre-
chend Spétabbriiche nach diesem Zeitpunkt etwas selte-
ner erfasst wurden. Urséchlich kdnnte hier die weitere
Etablierung des Ersttrimesterscreenings sein, welches
bei einem pathologischen Befund friihzeitig die Durchftih-
rung einer Amniocentese bzw. weiterer diagnostischer
Abklarungen nach sich zieht. Dieser Trend ist besonders
bei den Chromosomenaberrationen zu beobachten. Nur
noch 12,3 % aller induzierten Aborte wurden im Jahr 2008
zwischen der 22.-23. SSW vorgenommen (2007: 21,7 %).
Drei Abruptiones sind ab der 24. SSW dokumentiert.

25,0

HZNS £ Chromosomenaberrationen [IMCA/sonstige

20,0

15,0

Prozent

10,0

5,0

0,0
bis 13. 14.15. 16./17. 18.19. 20./21. 22./23. 24./25. ab 26.

Gestationsalter (SSW)

Abb. 46: Gestationsalter (SSW) bei induzierten Aborten 2008

Die erfreulich niedrige Zahl der dokumentierten Spatab-
briiche nach der 23. SSW im Jahr 2008 muss jedoch auch
kritisch betrachtet werden. Es kann anhand der Daten
nicht ausgeschlossen werden, dass auch Spatabbriiche
in Einrichtungen auerhalb von Sachsen-Anhalt durchge-
fiihrt und deshalb dem Fehlbildungsmonitoring nicht zur
Kenntnis gebracht wurden. Hier sind wir auf die enge
Kooperation mit den betreuenden Gynéakologen angewie-
sen mit der Bitte, diese induzierten Aborte an uns zu mel-
den.

Betrachtet man alle 81 induzierten Aborte hinsichtlich des
Mutteralters, so fallt auf, dass mit 33,3 % ein relativ hoher
Anteil der Frauen ab 35 Jahre alt war (2007: 23,9 %). Im
Mittel lag das miuitterliche Alter dieser Frauen bei 31,4
Jahren (Altersspanne 16 bis 45 Jahre). In der Gruppe der
Chromosomenaberrationen lag das Durchschnittsalter
der Mitter erwartungsgemafl® mit 34,7 Jahren hoéher
(2007: 32,5 Jahre). Einen Uberblick iiber das Mutteralter
bei induzierten Aborten gibt die folgende Abbildung.

[ZNS [=[el i s]Y[e?

Anzahl

L

bis 19 20-24 25-29 30-34 35-39 ab 40
mitterliches Alter in Jahren

Abb. 47: Mutteralter bei induzierten Aborten 2008 (gruppiert)

Die Zahl aller fir 2008 vom Statistischen Bundesamt er-
fassten Schwangerschaftsabbriiche in Sachsen-Anhalt ist
mit 4.338 annahernd konstant geblieben (2007: 4.389).

Der Giberwiegende Teil der Abbriiche wird nach der Bera-
tungsregelung unterhalb der 13. SSW vorgenommen. Im
bundesdeutschen Durchschnitt lag der Anteil der medizi-
nisch induzierten Abbriiche bezogen auf alle Schwanger-
schaften bei 2,6 %.

Betrachtet man die an das Fehlbildungsmonitoring gemel-
deten 81 medizinisch induzierten Aborte, so zeigt sich mit
einem Anteil von 1,9 % bezogen auf alle Schwanger-
schaftsabbriiche ein Wert oberhalb der Vorjahre (2007:
1,1 %). Es kann nur vermutet werden, dass 2008 eine
bessere Erfassungsrate im Fehlbildungsmonitoring vor-
liegt bzw. demgegeniiber mehr induzierte Aborte in Sach-
sen-Anhalt und nicht in anderen Bundeslandern vorge-
nommen wurden.
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15 Zusammenfassung

Seit dem Jahr 2000 erfasst das Fehlbildungsmonitoring
die Daten zu Geborenen mit angeborenen Fehlbildungen
und Anomalien aus dem gesamten Bundesland Sachsen-
Anhalt. Die Datenauswertung erfolgt jahrlich nach Vorla-
ge der offiziellen Geborenenzahlen des Statistischen
Landesamtes Halle.

In Sachsen-Anhalt wurden im Jahr 2008 17.697 Lebend-
geborene registriert. Im Vergleich zum Vorjahr stieg die
Lebendgeborenenanzahl um 1,8 %. In den letzten beiden
Jahren konnte ein kleiner Aufwartstrend der Geborenen-
zahl verzeichnet werden (2007: 17.387, 2006: 16.927).
2008 wurden in Sachsen-Anhalt 66 Totgeborene regi-
striert. Hieraus errechnet sich die Gesamtzahl der
Lebend- und Totgeborenen auf 17.763.

Laut Statistischem Bundesamt wurden im Jahr 2008 in
Deutschland 682.514 Kinder lebend geboren (2007:
684.864). Der leichte Anstieg der Geborenenzahlen
Sachsen-Anhalts ist bundesweit nicht zu bemerken.

2,6 % aller in Deutschland 2008 lebend geborenen Kinder
stammen aus Sachsen-Anhalt.

Im Fehlbildungsmonitoring sind neben den Daten von
Lebend- und Totgeborenen Meldungen zu 87 medizinisch
induzierten Aborten und zu 23 Spontanaborten ab der
16. SSW erfasst worden. Die Pravalenzberechnungen im
diesjahrigen Bericht basieren daher auf einer Gesamtge-
borenenzahl von insgesamt 17.873 (Kapitel 2).

Mit einem Anteil von 3,3 % aller Geborenen lag bei 589
Geborenen mindestens eine grofte Fehlbildung vor. Die
Rate der Geborenen mit grof3en Fehlbildungen lag in den
Grol3stadten (3,8 %) zwar erwartungsgemal tber der der
Landkreise (3,1 %), ist jedoch seit 1996 die zweitniedrig-
ste, die ermittelt wurde (Kapitel 8).

Von den Geborenen mit groRen Fehlbildungen kamen
2008 nur 84,0 % lebend zur Welt (2007: 89,1 %, 2006:
89,7 %). Nach zwei Jahren mit einem geringen Anteil an
induzierten Aborten (2007: 7,2 %, 2006: 8,5 %) war im
letzten Jahr mit 13,4 % wieder ein hoherer Anteil zu beob-
achten. Der Anteil der Spontanaborte (1,4 %) liegt etwas
unter und der der Totgeborenen (1,2 %) aber etwas lber
dem Mittel der letzten Jahre (Kapitel 7 und 8).

Die Analyse der Haufigkeit einzelner Diagnosen zeigte,
dass, wie auch in den Vorjahren, Vorhof- und Ventrikel-
septumdefekt an erster und zweiter Stelle rangieren.
Gefolgt werden diese Herzfehlbildungen in der Liste der
haufigsten Einzeldiagnosen vom Klumpful®, der in den
letzten Jahren auf den Rangen drei bis sechs zu finden
war. Das Down-Syndrom, sonst an flinfter bis achter Stel-
le, ist 2008 am vierthaufigsten. Es folgen dilatative Uro-
pathie Il.-IV. Grades, Subluxation des Huftgelenkes und
Polydactylie. Die Microcephalie ist seltener gesehen wor-
den als in den letzten Jahren, sonst an dritter bis flinfter
Stelle, folgt sie 2008 erst auf Rang acht (Kapitel 11).

Die Rate der Kinder/Feten mit Indikatorfehlbildungen ent-
spricht mit 1,4 % bezogen auf alle Geborenen der des
Vorjahres und liegt damit auch im Bereich der Basispra-
valenz (1996-2007) von 1,5 %. (Kapitel 12). Fir einige
Indikatorfehlbildungen wurden im Jahr 2008 im Vergleich
zur jeweiligen Basispravalenz hdhere Werte ermittelt:

Anencephalie, Spina bifida, Linksherzhypoplasiesyn-
drom, Aortenisthmusstenose, Oesophagusatresie/
-stenose/-fistel, Rectum- u. Analatresie/-stenose, Hypo-
spadie, praaxiale Polydactylie, Down-Syndrom und
Edwards-Syndrom.

Niedrigere Werte im Vergleich zur Basispravalenz wurden
bei Microcephalie, congenitalem Hydrocephalus, Trans-
position der grofRen Gefalle, Lippen- und Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte, Gaumenspalte, Dinndarmatresie und
-stenose, nicht descendiertem Hoden, Cystennieren,
Omphalocele und Patau-Syndrom gefunden.

Von den seltener auftretenden Indikatorfehlbildungen,
wurden 2008 Arhinencephalie/Holoprosencephalie,
Choanalatresie, Epispadie, indifferentes Geschlecht,
Ekstrophie der Harnblase und Prune-belly-Sequenz in
Sachsen-Anhalt gar nicht beobachtet.

2008 erhielten wir Daten zu 81 Schwangerschaften, bei
denen eine Fehlbildung des Feten den Grund fiir eine
Abruptio bildete. Am haufigsten waren Chromosomen-
aberrationen (38,3 % der medizinisch induzierten Aborte)
ursachlich. In 96,3 % wurden die Abruptiones bis zur 23.
SSW durchgeflhrt. Nur in einem Fall mit multiplen Fehl-
bildungen erfolgte eine Spatabruptio in der 26. SSW.

Mit genetisch bedingten Erkrankungen wurden uns im
letzten Jahr 31 Geborene gemeldet. Bei 13 Geborenen lag
eine Sequenz, Assoziation bzw. ein Komplex vor. Achtmal
wurde eine Embryopathie/Fetopathie bzw. congenitale
Infektion diagnostiziert. Als Ursachen lagen miitterlicher
Diabetes mellitus, Antiepileptikaeinnahme sowie ein
schlecht eingestellter Stoffwechsel bei PKU vor. Zwei con-
genitale Infektionen wurden auf miutterliche Cytomegalie
bzw. Toxoplasmose zuriickgefiihrt. 56 Geborene wiesen
2008 eine Chromosomenaberration auf.

Der vorliegende Jahresbericht beschaftigt sich im Kapitel
16 mit numerischen und strukturellen Chromosomenaber-
rationen und moglichen Ursachen. Es wird dargestellt,
dass europaweit die Zahl der Schwangerschaften mit
Geborenen mit Chromosomenaberrationen kontinuierlich
ansteigt, doch bei pranatal diagnostizierter Trisomie 21,
18 und 13 der Anteil der Lebendgeborenen zu Gunsten
der induzierten Aborte abnimmt.

Im Jahr 2008 erhielten wir Daten zu 2.133 Geborenen aus
Sachsen-Anhalt. Zu 589 davon wurden uns gro3e Fehlbil-
dungen Ubermittelt. Bei weiteren 270 Geborenen wurden
kleine Fehlbildungen oder Anomalien beschrieben. Das
Fehlbildungsmonitoring sammelt Angaben zu Kindern/
Feten mit angeborenen Fehlbildungen und zu Kontrollkin-
dern ohne Fehlbildungen. Auch diese sind unerldsslich,
da erst mit den gesamten erfassten Daten wissenschaft-
lich fundierte Auswertungen sowie die Abschatzung von
Risiken mdglich sind.

Engagierte Kollegen aus den verschiedensten medizini-
schen Einrichtungen Sachsen-Anhalts schaffen mit ihren
freiwilligen Meldungen angeborener Fehlbildungen an
das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt das Funda-
ment flr eine solide Datenbasis, auf deren Grundlage
auch 2008 wieder der aktuelle Jahresbericht erstellt wer-
den konnte. Wir bedanken uns daher im Vertrauen auf
eine weitere gute und Kontinuierliche Zusammenarbeit
bei allen unseren Einsendern sehr herzlich!
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16 Chromosomenaberrationen

Im 19. Jahrhundert entwickelte sich die medizinische
Genetik als Teilgebiet der Biologie. Ein wichtiger Meilen-
stein war hierbei die Begriindung der Zytogenetik durch
den deutschen Anatomen und Zellbiologen Walther Flem-
ming, welcher Chromosomen unter dem Mikroskop beob-
achtete und im Jahr 1879 das ,,Chromatin“ und die ,Mitose*
beschrieb. Den Begriff ,Chromosom* zur Benennung der
Strukturen im Zellkern pragte im Jahr 1888 der Anatom
Waldeyer. Erst 70 Jahre nach der Erstbeobachtung

Numerische Chromosomenaberrationen

Numerische Chromosomenaberrationen entstehen meist
als Neumutation durch Fehlverteilung einzelner Chromo-
somen in der Meiose oder Mitose. Bei Giberzéhligen Chro-
mosomen spricht man von Hyperploidie. Hierzu z&hlen
die Trisomien, Tetra- oder Polysomien. Der Verlust von
einem Chromosom wird als Hypoploidie bezeichnet.
Autosomale numerische Aberrationen haben immer eine
mehr oder weniger schwere Beeintrachtigung der geisti-
gen und Kkorperlichen Entwicklung der Patienten zur
Folge.

Die Trisomie 21 geht mit einer vergleichsweise modera-
ten Behinderung einher. Es handelt sich mit einer mittle-
ren Pravalenz von 16 pro 10.000 Geborene um die hau-
figste mit dem Leben zu vereinbarende Chromosomen-
aberration. Ursachlich ist zu ca. 90 % eine Non-Disjunction
in der 1. mutterlichen, aber auch in der 1. und 2. vaterli-
chen Reifeteilung zu nennen. Die typischen dufleren Stig-
mata beim Down-Syndrom werden in unterschiedlicher
Auspragung von einer mentalen Retardierung und ange-
borenen Fehlbildungen (z. B. Herzfehler) begleitet.
Schwerwiegender sind die Stérungen bei der Trisomie 18,
dem Edwards-Syndrom. Hier bestehen neben den typi-
schen facialen Dysmorphien ein pra- und postnataler Min-
derwuchs, schwerste psychomotorische Entwicklungs-
hemmungen und Extremitatenfehlbildungen.

Eine weitere Form der autosomalen Aberration stellt die
Trisomie 13, das Patau-Syndrom, dar. Auch hier beste-
hen schwerste psychomotorische Stérungen der Entwick-
lung, ein pra- und postnataler Minderwuchs und multiple
Fehlbildungen von Herz, Niere und Gehirn.

Strukturelle Chromosomenaberrationen

Strukturelle Chromosomenaberrationen entstehen durch
Umbauten innerhalb eines Chromosoms (intrachromoso-
mal) oder zwischen verschiedenen Chromosomen (inter-
chromosomal).

Hier unterscheidet man zwischen den unbalancierten Gen-
verhaltnissen, d. h. es kommt zu einem Verlust oder Zuge-
winn von Chromosomensegmenten und balancierten Gen-
verhaltnissen. Hier bestehen Strukturverhaltnisse ohne
Verlust und Zugewinn chromosomalen Materials.

Bei einer Robertsonschen Translokation vereinigen sich
zwei der akrozentrischen Chromosomen 13, 14, 15, 21
oder 22 nach Briichen im oder unmittelbar neben dem
Zentromer. |lhre kurzen Arme, deren genetischer Gehalt
phéanotypisch unwirksam bzw. kompensierbar ist, geht ver-
loren und die Chromosomenzahl reduziert sich um Eins.
Die Trager der Robertsonschen Translokation sind phano-
typisch unauffallig.

stammt von Sutton und Boveri die Erkenntnis, dass die
Chromosomen die Trager der Erbanlagen sind.

Seit dem Jahr 1956 ist bekannt, dass der Mensch 46
Chromosomen aufweist. Man unterscheidet 22 Autosomen
und zwei Gonosomen, die Geschlechtschromosomen. St6-
rungen der Chromosomen werden als Chromosomen-
aberrationen bezeichnet. Grundsatzlich unterscheidet man
numerische und strukturelle Aberrationen. Diese kdnnen
sowohl die Autosomen als auch die Gonosomen betreffen.

Bei den beiden letztgenannten Chromosomenaberratio-
nen ist eine sehr geringe Lebenserwartung zu prognosti-
zieren. In der Regel wird deshalb bei prénataler Diagno-
sestellung die Schwangerschaft vorzeitig beendet.

Die Triploidie (69 Chromosomen) tritt als sehr seltene
chromosomale Aberration in etwa 2 % der Konzeptionen
auf und fhrt in der Regel zum Friihabort der Schwanger-
schaft. Der Uberzahlige Chromosomensatz stammt in
etwa 90 % vom Vater, in zwei Drittel der Félle findet eine
Befruchtung durch zwei Spermien statt.

Gonosomale Aberrationen bewirken sehr variabel ausge-
pragte Auffélligkeiten des Phanotyps. So kodnnen die
geschlechtliche, kérperliche und geistige Entwicklung
ungestort oder auch nur gering gestort verlaufen.

Am bekanntesten ist das Ullrich-Turner-Syndrom mit dem
Karyotyp 45,X0, welcher sich bei der Halfte der Betroffe-
nen findet. Man geht von einer Haufigkeit des Ullrich-Tur-
ner-Syndroms von 1 : 2.500 Madchen aus. Die Erkran-
kung ist vor allem gekennzeichnet durch einen Klein-
wuchs, das Ausbleiben der Pubertdt, eine Flugelfellbil-
dung und Lymphddeme der Hande und FiiRe bei der
Geburt. Zudem kdnnen Fehlbildungen an inneren Orga-
nen beobachtet werden (z. B. an Herz, Niere).

Ein Gberzahliges Gonosom (Karyotyp 47,XXY) wird beim
Klinefelter-Syndrom gefunden (Haufigkeit 1 : 1.000 Jun-
gen). Neben dem typischen Phanotyp mit Hochwuchs
und leicht eunuchoiden Kdérperproportionen, verzdgerter
Pubertat und in der Regel Infertilitdit bestehen in den
meisten Féllen keine weiteren schwerwiegenden Fehlbil-
dungen.

Das Katzenschreisyndrom (Cri-du-chat) wird durch eine
partielle Monosomie des kurzen Armes des Chromosoms 5
verursacht. Das Ausmal} dieser Segmentdeletion kann
variieren, ohne dass der Phanotyp stark verandert ist. Das
auffalligste Merkmal ist das hohe monotone Schreien der
Neugeborenen verbunden mit Entwicklungsstérungen
und einer typischen Gesichtsdysmorphie.

Ein weiteres Beispiel fiir eine strukturelle Chromosomen-
aberration ist das Wolf-Hirschhorn-Syndrom. Hier besteht
eine Deletion unterschiedlicher GroRe am kurzen Arm
des Chromosoms 4. Diese ist zu 85 % eine de novo Aber-
ration, die mit Minderwuchs und Stérungen der geistigen
und korperlichen Entwicklung einhergeht.

Ein besonderer Typ der Chromsomenaberration ist das
Fragile X-Syndrom mit dem Nachweis einer spezifischen
Chromosomenbriichigkeit am X-Chromosom. Daraus
resultiert neben einer Akromegalie, eine Testisvergrofle-
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rung und eine mittlere bis schwere geistige Retardierung.
Das Syndrom ist die haufigste Form der familidren menta-

Ursachen

Als Risikofaktoren flr die Entstehung von numerischen
Chromosomenanomalien wird das erhdhte mdtterliche
Alter bei der Geburt beschrieben. So erfolgen mit zuneh-
mendem mutterlichen Alter non-disjunctionale Prozesse
haufiger. Aber auch Non-disjunctions in der vaterlichen
Meiose sind moglich.

Weitere Ursachen fiir Chromosomendefekte sind Einwir-
kungen exogener Noxen wie ionisierende Strahlen,
chemische Substanzen und Viren. Man unterscheidet
zwischen einer mutagenen und kanzerogenen Wirkung.
Dies bedeutet, dass sich flir das betroffene Individuum
ein erhohtes Krebsrisiko ergibt und fiir seine Nachkommen

Haufigkeit

Von EUROCAT konnte seit 1980 ein Anstieg der erfassten
Geborenen mit Chromosomenaberrationen (z. B. Down-,
Patau-, Edwards-Syndrom) beobachtet werden. Ursach-
lich ist u. a. die haufigere Anwendung der pra- und post-
natalen genetischen Diagnostik zur Erkennung von Chro-
mosomenstdérungen zu nennen. Weiterhin I&sst sich eine
Zunahme des mudtterlichen Alters in den westlichen Indu-
striestaaten beobachten.

Gesamtpravalenz der Chromosomenaberrationen in den
EUROCAT-Registern 1980-2007 (Full-Members) pro 10.000
Geborene*

1980-1989 1990-1999 2000-2007
Trisomie 21 15,0 17,8 19,7
Trisomie 18 2,2 3,5 4,3
Trisomie 13 1,0 1,4 1,8

* Geborene = Lebendgeborene + Totgeborene + induzierte Aborte
+ Spontanaborte ab der 20. SSW

Betrachtet man das Down-Syndrom im européischen Ver-
gleich, so zeigt sich ein haufigeres Auftreten in Frankreich,
Finnland und Spanien mit einer mittleren Pravalenz von
Uber 25 pro 10.000 Geborene und ein selteneres Vor-
kommen in Sizilien und Portugal (nachfolgende Tabelle).

Préavalenz Down-Syndrom im européischen Vergleich (2000-2007)
(Quelle: EUROCAT)

EUROCAT-Register . Al
(Full-Member, Associate Member () ~ ZStaum }:f&;g%éﬁ;:ﬁl
Paris (France) 2000-2006 40,1
Mainz (Germany) 2000-2006 34,4
Vaud (Switzerland) 2000-2007 33,2
Rhone-Alps (France) (A) 2006 Bi{Es
Basque Country (Spain) 2000-2006 29,4
Asturias (Spain) 2000-2004 26,7
Barcelona (Spain) 2000-2006 26,5
Wessex (UK) 2000-2007 26,2
Thames Valley (UK) 2000-2007 25,3
Cork and Kerry (Ireland) 2000-2004 24,3

len Retardierung, das Uberwiegend beim méannlichen
Geschlecht vorkommt.

ein erhdhtes genetisches Risiko besteht. Besonders nach
dem Atombombenabwurf auf Hiroshima und radioaktiven
Strahlenunfallen sowie ebenfalls nach diagnostischen
und therapeutischen Bestrahlungen bzw. beruflicher
Strahlenexposition wurden vermehrt Aberrationen der
Chromosomen beobachtet. Fir eine Reihe chemischer
Substanzen wie Alkaloide, Aflatoxine, Chrom und Cadmi-
um konnte gezeigt werden, dass sie strukturelle Chromo-
somenaberrationen ausldsen kénnen oder als Spindelgif-
te wirken. Als biologische Noxen gelten Viren, Schimmel-
pilze und Mycoplasmen.

Fortsetzung: Pravalenz Down-Syndrom im europaischen Vergleich

EUROCAT-Register : Pravalenz
(Ful-Member, Associate Member (A)) el ﬂfggfg;ﬁ;ﬁﬁl
Dublin (Ireland) 2000-2007 23,5
Finland (A) 2000-2006 23,4
Auvergne (France) 2002 23,1
N W Thames (UK) 2000-2004 23,1
Glasgow (UK) 2000 22,7
Central East France (A) 2000-2004 22,6
Odense (Denmark) 2000-2007 22,2
Northern England (UK) 2000-2007 22,1
Wales (UK) 2000-2007 21,4
Strasbourg (France) 2000-2004 21,0
Malta 2000-2006 20,7
Emilia Romagna (ltaly) 2000-2006 20,6
SE Ireland 2000-2006 19,7
East Midlands & South Yorkshire (UK) 2000-2007 19,5
Hainut (Belgium) 2000-2006 19,4
Styria (Austria) 2000-2005 18,2
Norway 2000-2005 17,4
Isle de la Reunion (France) (A) 2002-2006 16,8
North East ltaly 2000-2003 16,7
N Netherlands (NL) 2000-2007 16,1
Saxony-Anhalt (Germany) 2000-2007 15,8
Tuscany (ltaly) 2000-2007 15,8
Wielkopolska (Poland) 2000-2006 14,9
Ukraine 2005-2007 13,5
Hungary 2000-2002 13,2
Campania (ltaly) 2000-2004 12,7
Antwerp (Belgium) 2000-2007 12,5
Zagreb (Croatia) 2000-2007 12,4
Poland (A) 2000-2006 12,2
Spain Hospital Network (A) 2000-2007 7,7
S Portugal 2000-2006 7,7
Siciliy (Italy) 2000-2004 6,8
Total (alle Register) 2000-2007 17,7
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Schwangerschaftsausgang bei Chromosomenanomalien

Zytogenetische Untersuchungen aus Abortmaterial zei-
gen, dass bei 50-60 % der Spontanaborte im ersten Tri-
menon Chromosomenaberrationen vorliegen. Aus die-
sem Grund sollten habituelle Aborte zwingend eine Indi-
kation zur Chromosomenanalyse der Eltern sein. Ursache
kann in diesen Fallen eine balancierte Translokation beim
Vater oder bei der Mutter sein, durch die beim Feten
unbalancierte Translokationen entstehen, die nicht mit
dem Leben vereinbar sind.

Die Indikation fur eine Pranataldiagnostik sollte nach aus-
fuhrlicher Beratung, Aufklarung und Abwéagung aller Risi-
ken gestellt werden. Die Bestimmung des fetalen Chro-
mosomensatzes ist indiziert, wenn der Verdacht auf eine
Chromosomenaberration vorliegt. Dieser Verdacht
besteht beispielsweise bei erhohtem mitterlichen Alter
und positivem Screening auf fetale Chromosomenanoma-
lien, weiterhin bei einem betroffenen Kind in einer friihe-
ren Schwangerschaft und beim Vorliegen einer bekann-
ten oder balancierten Chromosomenaberration eines
Elternteils. Mit Hilfe von Amniocentese, Chorionzotten-
biopsie oder Nabelschnurpunktion werden fetale Zellen
gewonnen.

Wird die Diagnose einer Chromosomenaberration bereits
pranatal gestellt, ergibt sich die Frage, wie der weitere
Schwangerschaftsverlauf gestaltet wird. In dieser schwie-
rigen Situation ist es wichtig, die betroffenen zukiinftigen
Eltern ausfiihrlich medizinisch zu beraten, psychisch zu
stiitzen und ihre Entscheidung zu akzeptieren.

Wichtig ist, dass die Diagnose einer Chromosomenaber-
ration nicht zwangslaufig einen Schwangerschaftsab-
bruch implizieren muss. Erfolgt die Entscheidung flir das

Neugeborene, sollten betroffene Eltern die Mdglichkeit
haben, sich auf die Geburt eines Kindes mit Chromoso-
menstdrung vorzubereiten und die Geburtsplanung bei
Bedarf in einem Perinatalzentrum vorzunehmen.

84,4 &~ Trisomie 21 =0~ Trisomie 18 —A—Trisomie 13

48,2 49,9

Prozent
1uazold

302
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‘ 1980-1989 ‘ 1990-1999 ‘ 2000-2007
%-Anteil induzierte Aborte

1980-1989 ‘ 1990-1999 ‘ 2000-2007 ‘
%-Anteil Lebendgeborene

Abb. 48: Prozentualer Anteil der Lebendgeborenen und
induzierten Aborte bei Trisomie 21, 18 und 13
(1980-2007) (Quelle: EUROCAT, Full-Members)

Nach Diagnosestellung einer Chromosomenaberration in
der Schwangerschaft ist es in Deutschland wie in den
meisten europdischen Landern mdglich, einen medizi-
nisch induzierten Abort vornehmen zu lassen. Der Ein-
fluss der verbesserten Pranataldiagnostik kann am Bei-
spiel des Schwangerschaftsausganges fiir die Trisomie
21,18, und 13 im zeitlichen Verlauf fir die Gesamtheit der
EUROCAT-Register dargestellt werden (Abb. 48). So
wird deutlich, dass der Anteil der induzierten Aborte mit
den Jahren zu ungunsten der Lebendgeborenen ansteigt.

Aktuelle Aspekte - Schwangerschaftskonfliktgesetz 2009

Die Kenntnis eines pathologischen Befundes in der Pra-
nataldiagnostik erfordert ein hohes Mall an Verantwor-
tung von betreuenden Arzten aber auch von den betroffe-
nen Familien. Bei Verdacht auf das Vorliegen einer Chro-
mosomenaberration wird in den meisten Fallen ein
Schwangerschaftsabbruch vorgenommen. In der Regel
entstehen hierbei moralische Konflikte.

Der Schwangerschaftsabbruch nach medizinischer Indi-
kation ist in Deutschland nicht fristgebunden und auch
dann noch erlaubt, wenn das Kind auf3erhalb des Mutter-
leibes lebensfahig wére. Besonders bei Spatabbriichen
nach der 22./23. SSW zeigen sich ethische Probleme.
Um diese Konfliktsituation fiir alle Beteiligten zu verbes-
sern und zum Schutz des Ungeborenen wurde im Mai
2009 die von der Bundeséarztekammer und der Deutschen
Gesellschaft fur Gynakologie und Geburtshilfe geforderte
Anderung des Schwangerschaftskonflikigesetzes verab-
schiedet und am 12.06.2009 im Bundesrat beschlossen.

Die Entscheidungen fur

- die Beratungspflicht des Arztes auch im fortgeschritte-
nen Stadium der Schwangerschaft,

- eine dreitdgige Bedenkzeit nach Diagnosestellung bis
zur etwaigen Durchflihrung eines Schwangerschafts-
abbruches sowie

- die Angebote einer unterstiitzenden psychosozialen
Beratung

schlieRen das Regelungsdefizit, das durch die Reform
des 1995 entstandenen Schwangerschaftsabbruchrech-
tes entstanden war.

Aktuelle Daten des Statistischen Bundesamtes 2008
ergeben, dass in Deutschland in diesem Jahr 2.998
Schwangerschaften nach medizinischer Indikation abge-
brochen wurden, davon 231 nach der 23. Schwanger-
schaftswoche. Dies entspricht einem Anteil von 7,7 %!
Die Diagnose einer Fehlbildung oder einer Chromoso-
menstoérung stellt fir die betroffenen Eltern, Familien und
das gesamte soziale Umfeld meist eine starke Belastung
dar, welche einen sensiblen Umgang der Betreuenden
mit der Situation erfordert. Wichtig ist eine individuelle,
fachkompetente und interdisziplindre Beratung.

Studien zeigen, dass nur ein Flnftel der Frauen, die mit
einem pathologischen Befund konfrontiert sind, entspre-
chend beraten werden.

In dem neuen Schwangerschaftskonfliktigesetz geht es
darum, den schleichenden Automatismus zu durchbre-
chen, nachdem die Diagnose einer Behinderung vor-
schnell zu einer Empfehlung fir den Abbruch der
Schwangerschaft fuhrt. Wichtiges Ziel des Gesetzes ist
somit die Verringerung der Zahl medizinisch induzierter
Spétabbriiche. Ein weiteres Vorhaben ist eine moglichst
lickenlose statistische Erhebung der Schwangerschafts-
abbriiche nach medizinischer Indikation.
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17 Projekte des Fehlbildungsmonitoring 2008

Im Rahmen der kontinuierlichen Fehlbildungserfassung
ist es die Aufgabe des Fehlbildunsgmonitoring, die von
den medizinischen Einrichtungen in Sachsen-Anhalt
Ubermittelten Informationen zu angeborenen Fehlbildun-
gen systematisch auszuwerten und die Ergebnisse in
Form des vorliegenden Jahresberichtes darzustellen.

Ein grof3er Teil unsere Tatigkeit besteht weiterhin darin,
mit unseren internationalen Kooperationspartnern
EUROCAT und ICBDSR zu kommunizieren und fur
bestimmte Projekte Daten bereit zu stellen.

Diplomarbeiten und Promotionen

Eine Diplomarbeit mit dem Titel “HOrscreening bei Neuge-
borenen in Sachsen-Anhalt und Schlussfolgerungen fiir
die Nachsorge” wurde 2008 von Frau Dipl.-Gesundheits-
wirtin Nadine Roskoden bearbeitet und Mitte des Jahres
verteidigt. Im Jahr 2008 konnte weiterhin in Kooperation
mit der Hochschule Magdeburg-Stendal (FH), Bereich
Gesundheitsférderung und -management (Betreuer: Prof.
Dr. Thomas Hartmann), eine umfangreiche Befragungs-
studie durchgefiihrt werden. Die daraus resultierende
Diplomarbeit mit dem Titel “Pravention angeborener Fehl-
bildungen durch perikonzeptionelle Folsdureprophylaxe -
Eine Untersuchung zum Kenntnisstand bei Gynakologen
in Sachsen-Anhalt und Mecklenburg-Vorpommern” konn-
te inzwischen von Frau Dipl.-Gesundheitswirtin Jane
Nobel erfolgreich verteidigt werden.

Im Jahr 2008 konnten ebenso zwei Promotionen aus dem
Fehlbildungsmonitoring erfolgreich abgeschlossen werden.

Publikationen

Publikationen unter Mitautorenschaft des Fehlbildungs-
monitoring liegen zu verschiedenen Themen vor:

- Bade, A., Rohden, L. von, Hoyer-Schuschke, J.,
Poétzsch, S.: Ultraschallscreening des Schéadels bei
Neugeborenen - Pro und Kontra. In: Pad Praktische
Padiatrie (14), 2008, 3, S. 178-188

- Hoyer-Schuschke, J., Poétzsch, S., Boéttger, R., Herr-
mann, K., Rohden, L. von, Gleiner, M.: Kongenitale
alveolar-kapilldre Dysplasie. Seltene Ursache der per-
sistierenden pulmonalen Hypertension beim Neugebo-
renen. In: Monatsschrift Kinderheilkunde (156), 2008,
1, S. 57-62

- Mohnike, K., Blankenstein, O., Pfitzner, A., Pbétzsch,
S., Schober, E., Steiner, S., Hardy, O.T., Grimberg, A.,
Waarde, W.M. van: Long-Term Non-Surgical Therapy
of Severe Persistent Congenital Hyperinsulinism with
Glucagon. In: Hormon Research (70), 2008, 1, S. 59-
64

- Mohnike, K., Starke, |., Potzsch, S.: Metabolische Kri-
sen im Kindesalter. In: Intensivmedizin up2date (4),
2008, 3, S. 229-244

- Pétzsch, S., Jira, P.: Smith-Lemli-Opitz-Syndrom - von
der Diagnose zur Therapie. In: Starke, I., Mohnike, K.:

Im Folgenden mdéchten wir Thnen deshalb Informationen
Uber unsere Aktivitdten und Tétigkeitsschwerpunkte im
Jahr 2008 geben und die Ergebnisse der wissenschaftli-
chen Begleitprojekte darstellen.

Fir weitere Informationen zu unserer Tatigkeit bzw. allge-
mein zum Thema angeborene Fehlbildungen verweisen
wir auf unsere Website:

www.angeborene-fehlbildungen.com

Es handelt sich um die Dissertation von Frau Dr. med.
Simone Dréscher mit dem Titel “Untersuchung zu Neural-
rohrdefekten - Analyse der Daten des Fehlbildungsmoni-
toring Sachsen-Anhalt” und die Dissertation von Frau Dr.
med. Daniela Grenz mit dem Titel “H&ufigkeit angebore-
ner Fehlbildungen mit chirurgischer Therapieoption bei
Neugeborenen: Eine retrospektive Studie Giber den Beob-
achtungszeitraum 1987 bis 2002 des Fehlbildungsmoni-
toring Sachsen-Anhalt”.

Folgende Promotionsthemen werden u. a. aktuell bearbei-

tet (Arbeitstitel):

- Pravalenz und Risikofaktoren orofacialer Spaltbildun-
gen in Sachsen-Anhalt

- Angeborene Nierenfehlbildungen - pra- und postnata-
le Befunde

- Gastroschisis - eine Fehlbildung mit steigender Pravalenz?

- Angeborene Zwerchfellherie: Epidemiologie und Outcome.

(Hrsg.): Cholesterin - zwischen Mangel und Uberfluss.
20. Jahrestagung 2006 der Arbeitsgemeinschaft fur
Padiatrische Stoffwechselstérungen (APS). Fulda:
APS 2008, S. 46-63

- Potzsch, S., Vorwerk, W., Rasinski, C., Starke, I.,
Hoyer-Schuschke, J.: Angeborene Hérstérungen unter
besonderer Berlicksichtigung der Einflihrung des Neu-
geborenenscreening-Tracking in Sachsen-Anhalt. In:
Arzteblatt Sachsen-Anhalt (19), 2008, 5, S. 18-20 + 49-
50

- Rohden, L. von, Pétzsch, S.: Muskelultraschall bei Kin-
dern. Ausschluss-, Vermutungs- und Differenzialdia-
gnose sowie Verlaufskontrolle bei neuromuskulédren
Erkrankungen. In: Kind & Radiologie (15), 2008, 1, S.
24-32

- Vorwerk, W., Rasinski, C., Poétzsch, S.: Neugebore-
nen-Horscreening und -Tracking in Sachsen-Anhalt -
Fazit nach einem Jahr. In: Deutsche Gesellschaft fir
Audiologie. 11. Jahrestagung Kiel. Oldenburg: Dt. Ges.
fur Audiologie 2008, 3 S.

- Vorwerk, W., Rasinski, C., Potzsch, S., Starke, |.: Das
Neugeborenen-Hérscreening. Richtlinie fir Deutsch-
land ab 01.01.2009. Stand in Sachsen-Anhalt. In: Arz-
teblatt Sachsen-Anhalt (19), 2008 12, S. 24-26 + 43-44
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Im Rahmen der internationalen Kooperation mit
EUROCAT und dem ICBDSR wurden verschiedene Aus-
wertungen, welche Daten aus dem Fehlbildungsmonito-
ring Sachsen-Anhalt enthalten, publiziert:

- Barisic, I., Tokic, V., Loane, M., Bianchi, F., Calzolari,
El., Garne, E., Wellesley, D., Dolk, H., EUROCAT Wor-
king Group (Pdétzsch, S.): Descriptive epidemiology of
Cornelia de Lange syndrome in Europe. In: American
journal of medical genetics (146), 2008, 1, S. 51-59

- Dolk, H., Jentink, J., Loane, M., Morris, J., de Jong-
van den Berg, L.T.W., On behalf of the EUROCAT
Antiepileptic Drug Working Group (Potzsch, S.): Does
lamotrigine use in pregnancy increase orofacial cleft

Vortrage/Weiterbildungen

Im Jahr 2008 wurden von den Mitarbeiterinnen des
Fehlbildungsmonitoring Vortrdge zu folgenden Themen
gehalten:

26.01.08: “Galaktosémie - Zwei Verlaufe bis ins Erwach-
senalter”

“Neugeborenenhdrscreening Sachsen-Anhalt -
Ergebnisse der Trackingzentrale”
(Screeningweiterbildung Magdeburg)

31.03.08: “Blickdiagnose bei angeborenen Stoffwechsel-
erkrankungen”
(Studentenvorlesung Magdeburg)

05.04.08: “Risikofaktoren bei der Entstehung einer
Gastroschisis”

(STGKJM-Jahrestagung, Chemnitz)

28.05.08: “Epidemiologie angeborener Herzfehler, orofa-
cialer Spaltbildungen und Chromosomenaber-
rationen”

(Arztliche Fortbildung, Stendal)

19.11.08: “Klinische Syndromdiagnostik” und “Normale
und pathologische Pubertat”

(Kurs Endokrinologieassistentinnen, Berlin)

Poster

Im Rahmen von Kongressen wurden folgende Poster von
Mitarbeiterinnen des Fehlbildungsmonitoring prasentiert:
04./05.04.08: “Neuralrohrdefekte - aktuelle Aspekte”
“Neugeborenes mit frontonasaler
Schwellung - ein Fallbericht”
“Carney-Komplex im Kindesalter”
(Jahrestagung der Sachsisch-Thiiringi-
schen Gesellschaft fur Kinder- und
Jugendmedizin, Chemnitz)
13./14.10.08: “Rauchen erhoht das Risiko flir ange-
borene Bauchwanddefekie - Ergeb-
nisse einer Studie zur Entstehung einer
Gastroschisis®

(Jahrestagung der Drogenbeauftragten
der Bundesregierung 2008, Berlin)

risk relative to other malformations? In: Neurology
(719), 2008, 10, S. 714-722

- Leoncini, E., Baranello, G., Orioli .M., Annerén, G.,
Bakker, M., Bianchi, F., Bower, C., Canfield, M.A.,
Castilla, E.E., Cocchi, G., Correa, A., de Vigan, C.,
Doray, B., Feldkamp, M.L., Gatt, M., Irgens, L.M.,
Lowry, R.B., Maraschini, A., Mc Donnell, R., Morgan,
M., Mutchinick, O., Pdtzsch, S., Riley, M., Ritvanen,
A., Gnansia, E.R., Scarano, G., Sipek, A., Tenconi, R.,
Mastroiacovo, P.: Frequency of holoprosencephaly in
the International Clearinghouse Birth Defects Surveil-
lance Systems: searching for population variations. In:
Birth Defects Research Part A: Clinical and Molecular
Teratology (82), 2008, 8, S. 585-591

Am Samstag, dem 25.10.2008 fand das vierte Einsender-
treffen des Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt im
Horsaal der Universitatskinderklinik Magdeburg statt.

Als Schwerpunktthema der Fortbildung wurden in diesem
Jahr ,Angeborene Fehlbildungen der Extremitaten®
gewahlt. Die Einflhrung zu diesem Thema Ubernahm
Frau Dr. Jana Hoyer-Schuschke (Magdeburg) mit einem
Vortrag zu epidemiologischen Aspekten. Weiterfihrend
referierte Frau Dr. Claudia Gerloff (Magdeburg) tber die
Pranataldiagnostik bei Extremitatenfehlbildungen und
Prof. Dr. Peter Meinecke aus Hamburg berichtete (ber
die Klassifikation und praktische Aspekte bei angebore-
nen Extremitatenfehlbildungen. Im Anschluss wurden
von Dr. Johann-Christian Wolter (Magdeburg) aktuelle
Behandlungsmaglichkeiten bei Klumpful® und anderen
angeborenen Fulideformitdten dargestellt. Weiterhin
wurde im Rahmen des Einsendertreffens der Fallbericht
einer ,Cystisch-adenomatdsen Malformation der Lunge®
von Dr. Hardy Krause (Magdeburg) aus kinderchirurgi-
scher Sicht vorgestellt.

Die Ergebnisse der Zusammenarbeit verschiedener
nationaler Einrichtungen (unter Federfiihrung des Institu-
tes fir Humangenetik der Univeristat Bonn) wurden in fol-
gendem Poster vorgestellt:

08.-10.04.08: “A family-based association study in
Central Europeans does not confirm a
contribution of IRF6 to non-syndromic
cleft lip with or without cleft palate”

(19. Jahrestagung der Deutschen
Gesellschaft fir Humangenetik)
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Weitere Aktivitdten und Kooperationen

Die Zahl der Studien, die von unseren Kooperationspart-
nern EUROCAT und ICBDRS initiiert werden, hat in den
letzten Jahren stetig zugenommen.

An folgenden Studien haben wir als Fehlbildungsmonito-
ring Sachsen-Anhalt im Jahr 2008 teilgenommen bzw.
diese Studien wurden initiiert:

EUROCAT

- “Lamotrigine and orofacial clefts”

- “Intrauterine exposure to valproic acid and specific
malformations: a case-control study”

- “Intrauterine exposure to carbamazepine and specific
malformations: a case-control study”

- “Study on maternal diabetes”

- “Late terminations of pregnancy after prenatal diagno-
sis of fetal abnormality (TOPFA) in Europe”

- “Prenatal diagnosis and outcome of pregnancy of spe-
cified sex-chromosome abnormalities in Europe”

- “Study on esophageal atresia”

- “Adescriptive epidemiological study of small intestinal
atresia in Europe”

ICBDSR

- “Oro-facial Clefts. World-wide Recent Total Preva-
lence Data. A study based on the IPDTOC Database
supported by WHO”

- “Holoprosencephaly in ICBDSR Birth Defects Surveil-
lance”

- “Down syndrome rates for the maternal age 25 to 44
years as a simple tool to evaluate the overall validity of
registered rates in a birth defects surveillance system”

Im Jahr 2008 wurde erfreulicherweise die BMBF-gefor-
derte PAN-Studie (Prévalenz angeborener Herzfehler bei
Neugeborenen in Deutschland) fortgefihrt. Hier konnten
wir als Fehlbildungsmonitoring fiir Sachsen-Anhalt die
entsprechenden anonymisierten Daten flr die Geborenen
aus unserem Bundesland bereitstellen.

Eine ahnliche Kooperation besteht mit dem Institut fur
Humangenetik, Bonn, welches das DFG-geforderte Pro-
jekt “Genetische Epidemiologie und molekulargenetische
Untersuchungen bei isolierten Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalten” (Projektleiterin Dr. med. E. Mangold) bearbeitet.

Als Mitglied im Arbeitskreis “Folsdure und Gesundheit”
nahm das Fehlbildungsmonitoring an der Sitzung im
November 2008 in Frankfurt/Main teil. Zudem fand am
19.02.2008 ein Treffen der regional tatigen Arbeitsgruppe
sFolséure fir dich - mein Kind“ in Magdeburg statt.

Fir alle Kollegen, die sich zum Thema Fehlbildungen
bzw. Folsaure informieren mochten, halten wir aktuelle
Informationen auf unserer Website bereit:

www.angeborene-fehlbildungen.com

Fals Sie weitere Informationen wiinschen, so kontaktieren
Sie uns bitte direkt. Auch fiir Kooperationen stehen wir
Ihnen gerne jederzeit zur Verfligung.
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18 Neugeborenenhérscreening 2008

Einleitung

Am 01. Januar 2009 trat die neue Kinderrichtlinie des
Gemeinsamen Bundesausschusses (G-BA) der Kranken-
kassen in Kraft. Jedes Neugeborene hat hiernach
Anspruch auf die Durchfihrung eines apparativen Hor-
testes nach der Geburt.

Trotz der zu erwartenden Neuregelung zum Neugebore-
nenhdrscreening in Deutschland kam die Vorschrift zur
Umsetzung der Kinderrichtlinie zum Jahresanfang 2009
doch relativ tUberraschend, insbesondere im Hinblick auf
die geforderten geratetechnischen Voraussetzungen
(TEOAE und/oder AABR). Hier wurden seitens der Klini-
ken in Sachsen-Anhalt, aber auch der ambulant tatigen
HNO-Arzte und Padaudiologen, in den letzten Monaten
grof3e Anstrengungen unternommen, um den Vorgaben
der Kinderrichtlinie gerecht zu werden (Neuanschaf-
fungen von Screeninggeraten bzw. Gerateaufriistungen).

Beteiligte Einrichtungen

Im Jahr 2008 gab es in Sachsen-Anhalt 29 Geburtsklini-
ken. In allen wird und wurde zum Teil bereits langjahrig
ein Neugeborenenhdrscreening, Uberwiegend mittels
TEOAE, angeboten. In der folgenden Tabelle sind die Kli-
niken und die Zeitrdume, in denen diese am Tracking
beteiligt waren, aufgezeigt.

Die Screening-ID wird auch von mehreren Hebammen
genutzt. Somit wird auch flr die durch sie betreuten Kin-
der (z. B. Hausgeburten) das Neugeborenenhdrscreening-
tracking ermdglicht. Auch Kinder auRerhalb des Erfas-
sungszeitraumes einzelner Kliniken haben, wenn Sie in
teilnehmende Kliniken verlegt wurden, eine Screening-ID
erhalten und nahmen am Tracking teil.

In Kooperation mit dem Zentrum fir Neugeborenen-
screening wurde seitens des Fehlbildungsmonitoring in
Analogie zu anderen Bundeslédndern (z. B. Hessen)
bereits im Jahr 2006 in Magdeburg mit der Etablierung
einer Trackingzentrale fiir das Neugeborenenhdrscree-
ning in Sachsen-Anhalt begonnen. Schritt fiir Schritt
konnten die einzelnen Geburtskliniken in Sachsen-Anhalt
in den Jahren 2007 und 2008 einbezogen werden. Dies
geschah uber Vor-Ort-Besuche, bei denen der Ablauf des
Horscreenings erldutert und auf die Bedeutung eines
Trackingsystems eingegangen wurde. Grundlage flr das
Tracking ist die Einfihrung der sog. Screening-ID, die
jedem Neugeborenen nach der Geburt zugeordnet wird.

Nachfolgend sollen einige Ergebnisse des Horscreening-
Tracking fir das Jahr 2008 dargestellt werden.

Weiterhin erhalt das Fehlbildungsmonitoring Informatio-
nen aus anderen Bundeslandern, zum Beispiel aus Thu-
ringen, von Kindern, die dort geboren wurden und deren
Wohnsitz in Sachsen-Anhalt liegt. Hier wird sicher zukiinf-
tig Uber die Screening-ID als bundesweit Ubergreifende
Identifikationsmdglichkeit eine Vernetzung der regionalen
Trackingzentren moglich sein.

2008 nahmen neun der 29 Geburtskliniken im gesamten
Zeitraum vom 01.01.-31.12.2008 am HOorscreening-
tracking teil, weitere 14 Kliniken wurden erst im Laufe
des Jahres 2008 an das Tracking angeschlossen. Vier
der sechs im Jahr 2008 nicht teilnehmenden Kliniken konn-
ten 2009 an das Trackingsystem angeschlossen werden.

Geburtskliniken in Sachsen-Anhalt und Anbindung an das Horscreeningtracking (sortiert nach Trackingzeitraum und Ort)

Klinikum Bernburg gGmbH 01.01. - 31.12. 363
AMEOS Kilinikum St. Salvator Halberstadt 01.01. - 31.12. 583

Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle 01.01. - 31.12. 1.629

Klinik St. Marienstift Magdeburg 01.01. - 31.12. 784
Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R. 01.01. - 31.12. 1.285

* Geburten + Mehrlinge, falls keine eigene Geburtenbuchnummer vergeben wurde, abzlglich der Totgeburten
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Fortsetzung:

Geburtskliniken in Sachsen-Anhalt und Anbindung an das Hoérscreeningtracking (sortiert nach Trackingzeitraum und Ort)

** Geburten + Mehrlinge, falls keine eigene Geburtenbuchnummer vergeben wurde, abzlglich der Totgeburten, zuzliglich der Kinder, die vor dem Erfas-
sungszeitraum geboren wurden und in einer anderen Klinik eine Screening-ID erhalten haben
*** Kinder mit Screening-ID, die in anderer Geburtsklinik zugeordnet wurde

Insgesamt wurden im Jahr 2008 unmittelbar nach der
Geburt 10.750 Kindern eine Screening-ID zugeordnet.
Somit ergibt sich fiir diese Kinder die Mdglichkeit des Hor-
screeningtracking.

Da allerdings ein Teil der Kinder vor Beginn des mit der
jeweiligen Geburtsklinik vereinbarten offiziellen Tracking-
zeitraumes geboren wurde, sollen diese in den Auswer-
tungen vorerst nicht berucksichtigt werden. Der Grund
dafir ist, dass nicht genau bekannt ist, inwieweit die Klini-
ken mit den entsprechenden Screeningablaufen bereits
vertraut waren (251 Kinder).

Somit stehen zur Auswertung die Angaben von 10.449
Kindern, die in Kliniken in Sachsen-Anhalt geboren wur-
den sowie von 50 Kindern, die in Geburtshausern oder zu
Hause entbunden wurden bzw. aus anderen Bundeslan-
dern verlegt wurden, zur Verfiigung.

Wenn wir von den im Neugeborenenscreening im Jahr
2008 erfassten 17.542 Kindern in Sachsen-Anhalt ausge-
hen (siehe Kapitel 19), so ist eine Aussage zum Horscree-
ning tber 59,8 % dieser Geborenenpopulation mdglich.
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Trackingaufwand

Das Tracking des Neugeborenenhdrscreening erfordert
einen umfangreichen organisatorischen und personellen
Aufwand. Dies beginnt in den Geburtskliniken mit der
Dokumentation der Hortestergebnisse, die an das Fehlbil-
dungsmonitoring Sachsen-Anhalt per Post oder per Fax
Ubermittelt werden. Hier erfolgt werktéglich kontinuierlich
die Dateneingabe in eine spezielle Trackingdatenbank.
Insgesamt erhielten wir im Jahr 2008 Meldungen von 109
Einsendern.

In der folgenden Tabelle wird dargestellt, wie viele Neu-
geborene pro Monat eine Screening-ID erhalten haben
und wie viele Befundeingange von diesen Neugeborenen
pro Monat erfolgten. Ersichtlich wird, dass aktuell pro
Monat mit mindestens 1.200 Meldungen zu rechnen ist,
wobei fiir einige Kinder Mehrfachbefunde registriert wer-
den (z. B. aus der Geburtsklinik, vom HNO-Arzt oder von
den Eltern).

Januar 673 971

=N T
Marz 592 809

I I R A
Mai 849 1.117

] - R (=
Juli 1.022 1.270

[ o ] [ z=e
September 1.079 1.413

November 1.076

1.382

gesamt 10.751

Um das Tracking zu gewahrleisten, wurden im Jahr 2008
insgesamt 2.720 Briefe (pro Kind ein bis max. acht Briefe)
verschickt. Bezogen auf alle Kinder mit Screening-ID ent-
spricht dies durchschnittlich 0,25 Briefen pro Kind.

Ergebnisse

Entsprechend der Kinderrichtlinie ist eine Dokumentation
der Ergebnisse des Neugeborenenhdérscreenings im
Gelben Kinderuntersuchungsheft gefordert. Hierzu wer-
den seitens der Kassenarztlichen Vereinigung entspre-
chende Formblatter zur Verfligung gestellt. Die Dokumen-
tation dient dem nachbetreuenden Kinderarzt bzw. dem
HNO-Arzt zur Beurteilung, inwieweit eine entsprechende
Diagnostik bzw. Therapie einer Hoérstérung zeitgerecht
eingeleitet wurde.

Weiterhin sind die Geburtseinrichtungen bzw. die sog.
Leistungserbringer ab 01.01.2009 aufgefordert, Sammel-
statistiken zu bestimmten Hérscreeningparametern zur
Verfligung zu stellen (Kinderrichtlinie, Anlage 6, § 9).

Fir Sachsen-Anhalt ergibt sich durch die Etablierung der
Trackingstelle fir das Neugeborenenhdrscreening am
Fehlbildungsmonitoring die Mdglichkeit, die geforderten
Sammelstatistiken den Leistungserbringern zur Verfu-
gung zu stellen, wenn diese am Trackingsystem beteiligt
sind. Perspektivisch ist es moglich, eine Gesamtstatistik
fur das Bundesland Sachsen-Anhalt zu erstellen.

13.738

AuBerdem erfolgte auch zu den Eltern bzw. von den Eltern
eine telefonische Kontaktaufnahme, hier wurden insge-
samt 616 Telefonate gefiihrt (ein bis sieben pro Kind).

Die Auswertungen zum Neugeborenenhdrscreening fiir
das Jahr 2008 sind im Fehlbildungsmonitoring zum Zeit-
punkt der Erstellung des Jahresberichtes leider noch nicht
abgeschlossen. Dies ist unter anderem darin begriindet,
dass die Ergebnisse der Kontrolldiagnostik zum Teil noch
nicht vorliegen und bei einigen Kindern der Tracking-
prozess noch nicht endgliltig abgeschlossen ist.

Es ist vorgesehen, allen Geburtseinrichtungen in Sach-
sen-Anhalt, die 2008 am Tracking teillgenommen haben,
die einrichtungsspezifischen statistischen Kennziffern
individuell bis zum Jahresende in Form eines Berichtes
zu ibermitteln.

Eine Gesamtstatistik flir Sachsen-Anhalt wird ebenfalls
erstellt werden. Diese steht demnachst auf unserer
Website zur Verfligung. Die Sammelstatistik kann den
Geburtseinrichtungen dazu dienen, eigene Ergebnisse zu
werten bzw. bei schlechteren Kennziffern, als es dem
Durchschnitt aller Kliniken entspricht, entsprechende
MaRnahmen einzuleiten (Schulungen der Mitarbeiter,
Verbesserung organisatorischer Ablaufe).
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19 Jahresbericht 2008 des Zentrums fir
Neugeborenenscreening in Sachsen-Anhalt

gemal §14 Anlage 2 der giiltigen Kinderrichtlinie

Leiter des Screeningzentrums:
PD Dr. Klaus Mohnike

Laborleitung:
Dipl.-Biochem. Irmgard Starke

Universitatskinderklinik Magdeburg
Leipziger Str. 44
39120 Magdeburg

Einleitung

Im Jahr 2008 wurde erneut ein Jahresbericht fiir den
Gemeinsamen Bundesausschuss der Arzte und Kranken-
kassen (GBA) erstellt. Eine sehr dhnlich detaillierte Dar-
stellung wurde von der Deutschen Gesellschaft fiir das
Neugeborenenscreening abgefordert (Anzahl der einge-
gangenen Erst-Blutproben, Eingang notwendiger Zweit-
proben, Versandzeiten, Alter bei Blutentnahme u.a.). Alle
bestatigten Verdachtsfalle konnten anhand der Konfirma-
tionsdiagnostik und der Therapieeinleitung dokumentiert
werden.

Unser Screeninglabor erhielt auch 2008 alle geforderten
Zertifikate fir die externe Qualitatskontrolle der im Scree-
ning untersuchten Parameter (CDC Atlanta, Deutsche
Gesellschaft fur Klinische Labordiagnostik).

Im Jahr 2008 schickien 243 Einsender Blutproben von
Neugeborenen in das Screeninglabor Magdeburg
(29 stationare Einrichtungen, 118 niedergelassene Arzte
und 96 Hebammen).

Screeningumfang

Der Screeningumfang in Sachsen-Anhalt hat sich im Ver-
gleich zu den Vorjahren nicht gedndert (PKU, Hypothyreo-
se, AGS, Galaktosamie, Biotinidase-Mangel, erweitertes

Tab. 1: Methoden/Analytik 2008

a3

R T Kompetenznetz
& "' Neugeborenen-
Screening
e,

Berlin = Greifswald * Magdeburg * Weiden

Einen festen Bestandteil in der Kommunikation unseres
Screeningzentrums mit den Einsendern bildet das jahrli-
che Einsendertreffen, welches am 26. Januar 2008 statt-
fand.

Themen waren neue Trackingergebnisse des Horscree-
nings, die Einfihrung der Screening-ID, die genetische
Beratung betroffener Familien mit weiterem Kinder-
wunsch, die Jahresstatistik und Organisatorisches.

Im zweiten Teil gab es interessante Falldarstellungen
(AGS und Galaktosamie) und einen Bericht ber den
Stand des Hypothyreose-Screenings in Afrika.

Dr. Blankenstein aus Berlin (Mitglied des Kompetenznet-
zes Neugeborenenscreening) berichtete Uber seinen
informativen Besuch in drei afrikanischen Landern und
ein Modell, wie man diese Lander bei der Einflihrung die-
ses Screenings unterstiitzen kdnnte. Er wagte auch eine
Wichtung des Hypothyreosescreenings angesichts der
vielen Aidserkrankungen in Afrika.

Screening ,TMS*). Die von uns angewandten Methoden,
Referenzwerte sowie die Recall- und die Detektionsraten
werden in den folgenden 2 Tabellen dargestellt:

Hypothyreose

Fluoreszenz-Immunoassay

<15 mu/l

Biotindasemangel enzymatisch

normale/verminderte Aktivitat; qualitative Methode

siehe Anmerkung TMS***

99,9te bzw. 0,1te Perzentile der Normalverteilung

AC* Acylcarnitine - Gruppe von Parametern zur Erkennung von Fettsdure-Oxidationsstérungen, Organoazidurien und

Carnitinzyklus-Defekten

AS** Aminoséauren - zur Erkennung von Aminoazidopathien (PKU, MSUD)

TMS*** Tandem-Massenspektrometrie
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Untersuchungszahlen, Recallraten und gesicherte Falle

In Tabelle 2 werden die Recallraten fiir die einzelnen
Messparameter und die gesicherten Félle aufgezeigt.

Insgesamt mussten im Jahr 2008 46 Recalls durch-
gefuhrt werden.

Tab. 2: Probenumfang, gesicherte Falle, Recall-Rate 2008

17.542 0,04 % 1/3.844

GALT 17.542 0,03 % 1/127.708

170HP 17.542 0,14 % 1/26.166##

*  Zweiteinsendungen, die wegen Frithabnahme bei Reifgeborenen < 36 Std. oder Friihgeborenen < 32. SSW bzw. eines positiven Erstbefundes (Recall**)
notwendig wurden

**  Definition des Recall: Anforderung einer erneuten Blutprobe bei auffalligem Screeningbefund, wenn die Erstuntersuchung im Alter von > 36 Std. bei
Reifgeborenen oder > 32 SSW bei Friihgeborenen abgenommen wurde

*** Phe = Phenylalanin: Parameter fir Erkennung der Phenylketonurie und Hyperphenylalaninamie

#  MCAD: Abbaustorung der mittelkettigen Fettséuren

#  Screening auf Adrenogenitales Syndrom erst seit 1997 in Sachsen-Anhalt

##  erweitertes Screening (TMS) erst seit Mai 2001 in Sachsen-Anhalt

Erfassungsraten

Fir das Jahr 2008 sahen die Erfassungsraten in Sach-
sen-Anhalt wie folgt aus:

Laut Angaben des Statistischen Bundesamtes (Stand
31.07.09) wurden 17.697 Kinder in Sachsen-Anhalt
lebend geboren (Angaben nach dem Wohnort der Mutter).

Tab. 3: Erfassungsrate fiir Erstuntersuchungen

Erstscreening in Magdeburg 17.542
vor Screeningabnahme verstorben* 7 16.799
in anderen Bundesléndern gescreent® 12 16.820

* hier wurden nur die Kinder gezahlt, deren Mitter sicher in
Sachsen-Anhalt wohnen

Die Diskrepanz zwischen der Zahl der Lebendgeborenen
und der Anzahl der gescreenten Kinder betragt 877.

Die Angaben des Statistischen Bundesamtes basieren auf
den Angaben des Statistischen Landesamtes Sachsen-
Anhalt. Grundlage sind die von den Geburtseinrichtungen
an die Standeséamter gemeldeten Geburten, die nach dem
Wohnort der Mutter sortiert werden. Die Zahl der in Sach-
sen-Anhalt lebenden Mdtter, die Ihre Kinder in anderen Bun-
deslandern zur Welt brachten, kann in der Screeningstatistik
unseres Zentrums nicht erfasst werden, wenn das Neuge-
borenenscreening in einem anderen Bundesland erfolgte.
In anderen Bundesléndern gescreente Kinder, die in
Sachsen-Anhalt geboren wurden und deren Mitter in
Sachsen-Anhalt wohnen, wurden nur in die Betrachtung
einbezogen, wenn eine eindeutige Zuordnung gesichert
werden konnte.

Die Kontrolle der Zweituntersuchungen ergab folgendes
Ergebnis: Alle 785 erforderlichen Zweiteinsendungen
(einschl. Kontrollen positiver Ersteinsendungen) wurden
verfolgt.

Tab. 4: Erfassungsrate Zweituntersuchung

Zweitscreening
erforderlich: 785

vor Screeningabnahme
verstorben

anderes™

35 Kinder wurden nicht nachverfolgt, da die erste Blutentnahme im
Alter von 34,0-35,9 Stunden erfolgte,
von 4 Kindern konnte trotz des Anschreibens der Eltern keine
Kenntnis Uber ein Zweitscreening erlangt werden

** von 7 Kindern mit Gestationsalter 31+? SSW gingen trotz Erinne-
rung keine Zweitproben ein

*** von einem Kind ging keine Kontrollkarte ein, weil die Therapie
wegen klinischer Auffalligkeit bereits nach der Abnahme der
Erstprobe einsetzte

Bei den in anderen Bundesldndern gescreenten Kindern
handelt es sich um Kinder, die an der Grenze zu anderen
Bundeslandern wohnen und die Abnahme durch Hebam-
men oder niedergelassene Arzte erfolgte, die die Blutpro-
ben nicht nach Magdeburg schicken. Dreimal wurden Kin-
der in andere Bundeslander verlegt, wo dann das Zweit-
screening erfolgte.
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An dieser Stelle sei darauf hingewiesen, dass die standi-
ge Kommission fir das Neugeborenenscreening der
Arbeitsgemeinschaften fir Padiatrische Stoffwechselsto-
rungen (APS) und flr Padiatrische Endokrinologie (APE)
der Deutschen Gesellschaft fir Kinderheilkunde und
Jugendmedizin, der Gesellschaft fiir Neonatologie und
Péadiatrische Intensivmedizin (GNPI) und der Deutschen

Prozesszeiten

Blutentnahmezeiten

Die in der Kinderrichtlinie geforderte optimale Blutentnah-
mezeit flr das Neugeborenenscreening (36.-72. Lebens-
stunde) wurde bei 87,3 % der Abnahmen eingehalten.
Bei insgesamt 12,7 % aller Neugeborenen wurde die Blut-
entnahme nicht im geforderten Zeitraum durchgefiihrt.
0,4 % der Blutentnahmen erfolgten sogar erst nach dem
fiinften Lebenstag.

Anmerkung: Es flossen nur die Daten der Neugeborenen in die Betrach-
tung ein, von denen alle erforderlichen Angaben vorlagen
(Geburtsdatum und -zeit sowie Blutentnahmedatum und
-zeit).

Versandzeiten

Abbildung 2 zeigt, dass 37,5 % aller Einsendungen das
Labor erst mehr als zwei Tage nach der Blutabnahme
erreichten. 4,1 % aller Blutproben bendtigten langer als
vier Tage.

Versanddauer von Ersteinsendungen
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Abb. 2

Die Kinderrichtlinie fordert die Ubermittlung eines patho-
logischen Befundes durch das Labor an den Einsender
spatestens 72 Stunden nach Blutentnahme. Der limitie-
rende Faktor ist hier die Zeit von der Blutenthahme bis
zum Probeneingang (Versanddauer). In diesem Zusam-
menhang sei noch einmal auf die Forderung der Richtlinie
hingewiesen, jede Blutprobe am Tag der Entnahme zu
verschicken.

Die folgende Abbildung zeigt die Versanddauer fur die
46 Kontrolluntersuchungen (Kontrollen positiver Erst-
einsendungen), die im Jahr 2008 erforderlich waren
(Abb. 3).

8,7 % der Blutproben, die im Labor als pathologisch ein-
gestuft wurden, erreichten das Labor erst drei oder mehr
Tage nach Entnahme (2007: 17,9 %)!

Gesellschaft fiir Neugeborenen-Screening (DGNS), in
Zusammenarbeit mit der Deutschen Gesellschaft fir
Gynakologie und Geburtshilfe (DGGG) und der Deut-
schen Gesellschaft fir Perinatale Medizin (DGPM) in
ihrer Richtlinie von 2002 fordert, dass eine initial notwen-
dige Zweituntersuchung immer beim urspriinglich zustén-
digen Screeninglabor veranlasst werden sollte.
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In 21 Fallen konnte der Einsender erst nach 72-131
Stunden (> 3-5,5 Tage) nach der Blutentnahme (iber den
Befund informiert werden. Dies bedeutet, dass 45,7 % der
pathologischen Befunde laut Richtlinie zu spat Gibermittelt
wurden (etwas besser als im Jahr 2007).

(Befunddatum - Abnahmedatum)
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Befundiibermittlung

Abbildung 5 zeigt das Alter der Kinder bei der Befund-
Ubermittlung. Diese Daten werden stark von der Blutent-
nahmezeit, der Versanddauer und der Diagnostikdauer
beeinflusst.

Das negativste Ergebnis: fir 2,4 % (Anzahl: 424) aller
Neugeborenen stand der Screeningbefund erst nach dem
achten Lebenstag zur Verfigung. Im Extremfall, beim
Vorliegen einer klassischen Galaktoséamie, kénnte ein
solcher Befund bereits zu spat kommen und das Kind
ware bereits verstorben. Die meisten Blutproben wurden
zeitgerecht abgenommen, kamen allerdings mit groRer
Verzogerung im Labor an.

Diagnostikdauer aller Befunde

In die Diagnostikdauer gehen Faktoren wie interne Wie-
derholungen (notwendig, wenn das erste Ergebnis patho-
logisch ausfallt) und Stérungen bei Geraten ein.

98,1 % aller Befunde wurden innerhalb von 48 Stunden
erstellt und Gbermittelt (gerechnet wird bei Normalbefun-
den das Druckdatum und bei kontrollbedurftigen Befun-
den das Datum der miindlichen Ubermittlung, welches mit
Uhrzeit im Datensatz des Kindes dokumentiert wird).

Pathologische Befunde

Abbildung 7 zeigt die Verteilung der Diagnostikdauer bei
den Ersteinsendungen mit pathologischem Ergebnis.

Ein Ergebnis (2,2 %) lag wegen eines Geratedefektes erst
nach 74 Stunden vor.

(Befunddatum - Eingangsdatum)
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Die folgende Abbildung zeigt die Zeit von der mindlichen
Ubermittlung der 46 pathologischen Befunde (Recalls) bis
zum Eingang der Kontrollprobe. Pathologische Befunde
werden grundsétzlich sofort mindlich, nachdem sie labor-
intern kontrolliert wurden, Ubermittelt und als Teilbefund
gefaxt. Diese Aktivitdten werden dokumentiert.

Alter bei Befund (alle Ersteinsendungen)

50
45,8

40

31,4
30
20 17,2
10
32 24
ol W ‘ ‘ e

24-72 72-120 120-144 144-192 >192
Stunden

Anzahl %

Abb. 5

80

70 § 66,9

60

50 §

Anzahl %

40 -
30 §
20 4 17.4
13,8
10 +
19

0 T T

<24 24-36 36-48 >48

Stunden

Abb. 6

Reaktionszeit des Einsenders auf den Recall
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16 Screeningverdachtsfalle konnten durch Konfirmations-
diagnostik bestatigt werden. Es wurden fiinf Kinder mit
einer Hypothyreose, sechs Kinder mit einer Phenylketon-
urie/Hyperphenylalanindmie (HPA), zwei Kinder mit
einem adrenogenitalen Syndrom (AGS) und drei Kinder
mit Abbaudefekten der mittelkettigen Fettsduren (MCAD)
diagnostiziert.
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Therapieeinleitung screening-positiver Patienten

Tab. 5: Diagnose, Bestatigungsdiagnostik und Therapiebeginn

5 x Hypothyreose

Serum-TSH, T4, Sonografie

2 x AGS Serums-17-OHP, Mutationsanalyse, Steroidprofil 4-6 Tage

Zehn Patienten mussten einer Therapie zugefiihrt werden.
Die deri Kinder mit MCAD bedurfen keiner Therapie, wie
auch drei Kinder mit einer HPA.

Zusammenfassung

Auch 2008 gab es keine Anderungen in den Vorgaben
des Gemeinsamen Bundesausschusses der Arzte und
Krankenkassen (GBA). Die Kinderrichtlinie wurde bezlig-
lich des Neugeborenenscreenings nicht Gberarbeitet.

Die Prozesszeiten (Abbildungen 1-8) konnten erneut
leicht verbessert werden.

Alle Patienten mit positivem Erstscreeningbefund wurden
verfolgt und die Diagnose gesichert bzw. ausgeschlos-
sen. Auch die Bestatigung des positiven Screeningendbe-
fundes durch die Behandlungseinrichtungen und der The-
rapiebeginn wurden in allen Fallen dokumentiert.

Fir 2008 errechnet sich fir alle Zielkrankheiten des Neu-
geborenenscreenings flir Sachsen-Anhalt eine Inzidenz
von 1:1.169 (Vergleich 2007: 1 : 1.722).

Das Stoffwechselzentrum Magdeburg ist im Internet unter
www.stoffwechselzentrum-magdeburg.de

zu erreichen. Einsender und Eltern sowie Interessierte
kénnen hier Informationen zum Neugeborenenscreening
und zum Horscreening erhalten und downloaden. Die
Pflege dieser Internetseite wird von uns selbst tibernom-
men.
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