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Vorwort

Liebe Leserinnen, liebe Leser,

es gehort eigentlich zum Allgemeinwissen: Wahrend der
Schwangerschaft ist Alkohol fiir die werdende Mutter
tabu. Jedes Glas Wein, Bier oder Schnaps und selbst ver-
meintlich harmlose Alkoholmixgetrdnke kdnnen negative
Folgen fir das Ungeborene haben. Und es sind nicht
allein die ersten drei Monate der Schwangerschaft, wie
sich gelegentlich erzahlt wird, die flr die Entwicklung des
Ungeborenen bedeutend sind. Alkoholschadigungen kén-
nen auch spater auftreten, beispielsweise wenn sich das
Gehirn entwickelt. Und so empfehlen Fachleute den strik-
ten Nullkonsum, denn Alkohol ist ein Zellgift, das durch
die Plazenta zum Ungeborenen gelangt.

Ein fachkundiges Schlaglicht zur Dimension von Alkohol-
schadigungen bei Babys bietet das jahrliche Fehlbil-
dungsmonitoring Sachsen-Anhalt. Bereits seit 1980
erfasst das nunmehr an der Medizinischen Fakultat der
Otto-von-Guericke-Universitdt Magdeburg angesiedelte
Register Félle von FAS - also von Fetalem Alkoholsyn-
drom. Das sind schwerste Fehlbildungen. Im Extremfall
sind die Babys nicht lebensfahig.

Im Zeitraum von 1980 bis 1996 wurden in der Region
Magdeburg 23 FAS-Falle auf 234.359 Geburten regis-
triert, wobei auch Totgeborene in der Zahlenreihe enthal-
ten sind. Fachleute sprechen von einer Pravalenz von
0,098 FAS auf 1.000 Geburten. Rechnerisch gab es also
einen Fall von FAS pro 10.190 Geborene. Nimmt man
allein die Lebendgeborenen als Bezugsgrofe, so ergibt
sich eine Pravalenz von 0,099 FAS pro 1.000 Lebendge-
borene oder ein Fall unter 10.117 Lebendgeborenen.
Auch flr den Zeitraum bis 2010 verdnderten sich diese
Haufigkeitsziffern nicht. Fir Deutschland insgesamt gibt
es solche systematisch ermittelten Haufigkeitsangaben
bisher nicht. Nimmt man eine Haufigkeit von 0,5 bis 2,0
FAS pro 1.000 Lebendgeborene an, so wére von 350 bis
1.400 neuen FAS-Fallen pro Jahr auszugehen.

Aber auch wenn die Kinder zum Geburtszeitpunkt unauf-
fallig erscheinen, kann Alkohol wahrend der Schwanger-
schaft zu einer bleibenden Schadigung am Gehirn des
Ungeborenen gefiihrt haben. Dies wird dann erst im Laufe
des Lebens sichtbar. Entwicklungsstérungen und intellek-
tuelle Beeintrachtigungen sind die Folge. Auch gibt es
Kinder mit normal ausgeprégter Intelligenz, die Aufmerk-
samkeitsprobleme haben, die Folgen ihres Handelns nur
schlecht oder gar nicht abschatzen kdnnen sowie Aufga-
ben nicht selbstandig 16sen. Dann spricht man von einer

Fetalen Alkoholspektrum-Stérung FASD. Sie wird leider
nicht immer erkannt. Solche Kinder sind oftmals Auf3en-
seiter. Ohne fachkundige Diagnose kann keine gezielte
Forderung erfolgen. Fachleute sagen, dass etwa ein Pro-
zent aller Neugeborenen jedes Jahr in Deutschland mit
FASD zur Welt kommt. Damit ware FASD haufiger als
etwa das bekannte Down Syndrom.

Ich halte Alkoholkonsum in der Schwangerschaft fir Miss-
brauch. Es muss ein gesamtgesellschaftliches Anliegen
sein, Alkohol wahrend der Schwangerschaft zu achten.
Hier miissen wir weitere Aufklarungsarbeit leisten. Es gibt
Staaten, in denen auf Alkoholflaschen bereits Warnhin-
weise prangen, die Uber die moglichen Gefahren fiirs
Baby informieren.

Ich winsche dem Fehlbildungsmonitoring eine breite
offentliche Plattform. Das Register bietet eine fachlich
exzellente Grundlage fiir Gesundheitspravention und
einen aktiven Kinderschutz. Ich danke allen Beteiligten,
dem Autorenteam um Frau Dr. med. Anke RiRmann, aber
auch allen Beteiligten in den Geburtskliniken des Landes.

Mit freundlichen Griiken

ot /;,é/

Norbert Bischoff
Minister fir Arbeit und Soziales
des Landes Sachsen-Anhalt
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3

3.

Beteiligte Einrichtungen der Region 2013

1  Geburtskliniken / Kinderkliniken / Kinderchirurgie /
Kinderkardiologie (sortiert nach or)

AMEOQOS Klinikum Aschersleben

AMEOS Klinikum Bernburg

Gesundheitszentrum Bitterfeld/Wolfen

HELIOS Klinik Jerichower Land Burg

Stadtisches Klinikum Dessau

Altmark-Klinikum Krankenhaus Gardelegen

AMEOS Klinikum Halberstadt

AMEOQOS Klinikum Haldensleben

Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle
Universitatsklinikum Halle (Saale)

HELIOS Klinik Kéthen

Krankenhaus St. Marienstift Magdeburg

Klinikum Magdeburg

Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R.
Carl-von-Basedow-Klinikum Saalekreis Merseburg

Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Quedlinburg
Altmark-Klinikum Krankenhaus Salzwedel

HELIOS Klinik Sangerhausen

AMEOQOS Klinikum Schénebeck

Johanniter-Krankenhaus Genthin-Stendal

Asklepios Klinik Weienfels

Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Wernigerode
Georgius-Agricola Klinikum Zeitz

HELIOS Klinik Zerbst/Anhalt

Herzzentrum Leipzig - Universitatsklinik, Klinik fiir Kinderkardiologie (au3erhalb von Sachsen-Anhalt)

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

3.

Dipl.-Med. Heweker, Fachéarztin fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Bernburg

Dipl. Heilpadagogin Grimm, Glindenberg/Magdeburg

AMEOS Klinikum Halberstadt, Pranatale Ultraschalldiagnostik: CA Dr. Schmidt

PD Dr. Hahmann, Facharzt fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Halle

Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle, Pranatale Ultraschalldiagnostik: CA Dr. Seeger / OA Dr. Seliger
Universitatsklinikum Halle (Saale), Pranatale Ultraschalldiagnostik:

CA Prof. Dr. Tchirikov / OA Dr. Théle / OA Dr. Scheler

Dr. Altus, Facharztin fir Humangenetik, Magdeburg

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

Dr. Karsten, Facharzt fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Magdeburg

Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Institut fiir Humangenetik

Universitatsklinkum Magdeburg A.8.R., Universitatsfrauenklinik, Prénatale Ultraschalldiagnostik: OA Dr. Gerloff
Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Universitatskinderklinik, Screeninglabor

Trackingstelle Neugeborenenhérscreening Sachsen-Anhalt, Magdeburg

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

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

Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Wernigerode, Pranatale Ultraschalldiagnostik: OA Dr. Schulze

3 Pathologisch-anatomische Institute / Prosekturen (sortiert nach or)

Universitatsklinikum Halle (Saale), Institut flir Rechtsmedizin

Klinikum Magdeburg, Institut flir Pathologie

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

Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Quedlinburg, Institut fiir Pathologie
Praxis flir Pathologie Dr. Schultz, Dr. Liiders, Dr. Gunia, Stendal

10
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4  Fehlbildungserfassung in Sachsen-Anhalt

4.1 Allgemeine Informationen

Mit den epidemiologischen Daten zu angeborenen Fehl-
bildungen in Sachsen-Anhalt, die im Rahmen des Jahres-
berichtes 2013 zur Verfligung gestellt werden, gibt es
eine bewahrte Form, um die Fehlbildungserfassung in
unserem Bundesland Ubersichtlich zu veranschaulichen.
Ohne die engagierte Mitarbeit aller Einsender ware die
Arbeit des Fehlbildungsregisters in Sachsen-Anhalt nicht
moglich! Darum mdéchten wir den Dank flr die hervorra-
gende interdisziplindre Zusammenarbeit der verschiede-
nen Subdisziplinen an den Beginn stellen.

Die priméare Pravention von vermeidbaren Fehlbildungen
und Verbesserung der Gesundheit der Bevélkerung blei-
ben ein grundlegendes Ziel der Fehlbildungsepidemiolo-
gie. Eine neue Chance zur Aufklarung der Offentlichkeit
soll mit Einflhrung eines weltweiten Tages zu angebore-
nen Fehlbildungen (World Birth Defect Awarness Day) im
Mérz 2015 genutzt werden. Diese Initiative wurde vom
ICBDSR (International Clearinghouse for Birth Defects
Surveilance and Research) angestolen (EUROCAT ist
auch involviert) und eine Anerkennung von Seiten der
WHO und UN werden beantragt. Wir sind dabei.

Was ist EUROCAT? Seit 1992 ist das Fehlbildungsmoni-
toring Sachsen-Anhalt Mitglied im europdischen Netz-
werk EUROCAT (European Surveilance of Congenital
Anomalies). Das Zentralregister analysiert Daten aus 38
populationsbezogenen Fehlbildungsregistern aus 21 Lan-
dern, die gemeinsam 31 % der Geburtenpopulation (Uber
1,7 Millionen Geburten) Europas in Bezug auf angebore-
ne Fehlbildungen uberblicken und sich alle auch als epi-
demiologisches Uberwachungsinstrument verstehen.
Beachtung findet neben Untersuchungen zur Arzneimit-
telsicherheit, Erndhrung, Lifestyle und Umweltbelastung
auch die europaische Initiative zu seltenen Erkrankungen.
69 der mit EUROCAT definierten Fehlbildungsgruppen
erfillen die EU Definition fur seltene Erkrankungen
(< 5 per 10.000 Einwohner). Insbesondere hierbei profitieren
wir von der europaischen Vernetzung um eine ausreichende

4.2 Erfassung und Auswertung

Der vorliegende Jahresbericht enthdlt Daten zu Gebore-
nen mit angeborenen Fehlbildungen und Chromosomen-
storungen des Bundeslandes Sachsen-Anhalt, wobei auf
den Wohnort der Mutter wahrend der Schwangerschaft
bzw. zum Zeitpunkt der Geburt Bezug genommen wird.

Die Gesamtzahl der ,Geborenen® beinhaltet

- Lebendgeborene,

- Totgeborene,

- medizinisch induzierte Aborte (aller SSW) sowie

- Spontanaborte ab der 16. SSW

und bildet die Grundlage der jahrlichen Pravalenzberech-
nungen.

Bei der Auswertung der induzierten Aborte wird der hoch-
gerechnete Geburtstermin zugrunde gelegt, so dass als
Geburtsjahr 2013 gilt, obwohl einige der induzierten Abor-
te bereits Ende 2012 vorgenommen wurden. Dieses Vor-
gehen ist international Ublich. Bei den Spontanaborten

Fallzahl fir eine wissenschaftliche Evaluation mit dem Ziel
der Verbesserung der Gesundheit gerade dieser vereinzel-
ten Betroffenen zu erreichen (www.eurocat-network.eu).

Was ist ICBDSR? Das Fehlbildungsmonitoring vertritt mit
den Daten aus Sachsen-Anhalt Deutschland seit 2001
beim ICBDSR (International Clearinghouse for Birth
Defects Surveilance and Research), einer WHO verbun-
denen Einrichtung von 42 Fehlbildungsregistern aus 38
Léndern der Welt (www.icbdsr.com).

Das spezielle Thema greift in diesem Jahr im Kapitel 16
die fetale Alkoholexposition auf. Ist es im offentlichen
Bewusstsein angekommen, dass Alkoholkonsum die Ent-
wicklung des Ungeborenen nachhaltig negativ beein-
trachtigt? Es gilt die 0-Promille-Grenze, sonst drohen kor-
perliche und geistige Schadigung. Dabei stellt das Fetale
Alkoholsyndrom (FAS) nur das Vollbild der Stérung dar.
Die Fetale Alkoholspektrum-Stérung (FASD) stellt den
Zusammenhang zwischen Verhaltensauffalligkeit und
Teilleistungsstérung der Adoleszenten und der pranata-
len Alkoholexposition her. Das FASD ist aber nicht ein
spezielles Problem von Suchtfamilien, sondern betrifft
alle Gesellschaftsschichten.

Sachsen-Anhalt ist das einzige Bundesland mit einer fl&-
chendeckenden populationsbezogenen Fehlbildungserfas-
sung in Deutschland. Diese kontinuierliche Fehlbildungser-
fassung ist nur durch die bestandige Foérderung durch das
Ministerium fiir Arbeit und Soziales des Landes Sachsen-
Anhalt mdéglich. Dafiir méchten wir uns speziell bei unseren
Ansprechpartnern, Herrn Prof. Dr. Dr. R. Nehring, Frau
Dr. H. Willer und Herrn M. Schiener bedanken.

Des Weiteren bedanken wir uns fiir die Unterstiitzung, die
wir in organisatorischer Form von der Medizinischen
Fakultdt der Otto-von-Guericke Universitdt Magdeburg
erhalten. In persona mdchten wir insbesondere Frau Dipl.-
Wirtsch. V. Ratzel, Herrn Dr. J. L. Hilsemann und Herrn
Prof. Dr. H.-J. Rothkétter unseren Dank aussprechen.

wird demgegenuber keine Korrektur des Geburtstermins
vorgenommen, die Registrierung erfolgt im tatsachlichen
Monat des stattgefundenen Spontanabortes.

Die Angaben zu Lebend- und Totgeborenen werden jahr-
lich vom Statistischen Landesamt in Halle zur Verfligung
gestellt.

Die dargestellten Prozentangaben und Pravalenzen sind
gerundete Werte.

Alle an das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt Gber-
mittelten Meldungen werden nach Eingang arztlich kon-
trolliert und die Diagnosen entsprechend der ICD-10 und
einer Erweiterung (Adaptation des Royal College of
Pediatrics an Child Health) kodiert. Die Angaben zur
Medikamenteneinnahme werden nach dem international
empfohlenen ATC-Code erfasst.

Die Gesamtzahl der Geborenen mit grof3en Fehlbildungen
sowie die Verteilung des Vorkommens in den kreisfreien
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Stadten und Landkreisen wird in den Kapiteln 7 und 8 dar-
gestellt. Die meisten kleinen Fehlbildungen und Normva-
rianten werden im Gegensatz zu den grof3en Fehlbildun-
gen, die bei Geborenen diagnostiziert werden, nicht genau-
er ausgewertet, da diese Daten nur unvollstédndig erfasst
werden.

Die Darstellung der haufigsten Einzeldiagnosen grofer
Fehlbildungen, die im Jahr 2013 ermittelt wurden, befindet
sich im Kapitel 11.

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

In bewahrter Form findet sich in Kapitel 12 die Auswertung
der sogenannten Indikatorfehlbildungen. Die langjahrig
praktizierte Darstellung der Haufigkeiten des Auftretens der
Indikatorfehlbildungen basiert in diesem Jahr wieder auf
dem Vergleich der Pravalenzen des aktuellen Jahrgangs
2013 mit denen der letzten zwolf Jahre (2001 bis 2012).
Hierbei liegt der Berechnung der Basispravalenzen von
2001 bis 2012 eine Gesamt-Geborenenzahl von 209.249
zugrunde.

Die grafische Darstellung der Jahrespravalenzen erlaubt
das Erkennen von Haufungen und gibt bei Indikatorfehl-
bildungen mit sehr seltenem Auftreten einen guten Uber-
blick. Die genaue Berechnung der Konfidenzgrenzen
beruht auf der Binomialverteilung mit einer 95%igen
Sicherheitswahrscheinlichkeit.

Um Trends zu erkennen, wird aul3erdem die prozentuale
Veranderung der Pravalenz der Indikatorfehlbildungen
Uber den Berichtszeitraum dargestellt.

In Kapitel 13 dieses Berichtes werden Daten zu genetisch
bedingten Erkrankungen, Chromosomenaberrationen,
Sequenzen, Assoziationen, Komplexen und Embryopa-
thien erlautert. Kapitel 14 stellt die Analyse der fehl-
bildungsbedingten Abortinduktionen dar.

Wie in den Vorjahren ist das Thema Neugeborenenhor-
screening ein Bestandteil des Berichtes des Fehlbil-
dungsmonitoring und wird in Kapitel 18 dargestellt.

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

4.3 Datenqualitat und Vollstandigkeit/Meldeprozedur

Die Datenbank des Fehlbildungsmonitoring Sachsen-
Anhalt beinhaltet Daten von Neugeborenen und Feten mit
Fehlbildungen sowie ohne Fehlbildungen fir eine Kontroll-
gruppe. Fir das Berichtsjahr 2013 bekamen wir zu 1.940
Geborenen (11,4 % aller in Sachsen-Anhalt Geborenen)
Informationen Ubermittelt. Uber den Berichtszeitraum
(2001-2013) betrachtet, nimmt die absolute Anzahl als
auch der Anteil der Geborenen, zu denen Informationen
vorliegen, seit Mitte der 2000er-Jahre leicht ab.

Bis zur Datendeadline des Berichtes gingen aus den unter
Punkt 5.2 genannten Geburts- und Kinderkliniken bzw.
ambulant und stationar arbeitenden Kollegen aus Einrich-
tungen der Pra- und Postnataldiagnostik 2.197 Meldungen
zum Geburtsjahr 2013 ein. Fir 10,7 % der uns gemelde-
ten Geborenen erhielten wir Informationen von mehr als
einer Einrichtung. Dies dient meist der Bestatigung eines
Fehlbildungsverdachts oder es erlaubt, komplexe Fehlbil-
dungen genauer einzuordnen. Daher sind korrekte, még-
lichst ausflihrliche Diagnosebeschreibungen unverzicht-
bar zum Erlangen einer kontinuierlich hohen Datenquali-
tat, die wiederum Voraussetzung flir aussagekraftige Sta-
tistiken ist.

Seit Herausgabe des Vorjahresberichtes erhielten wir
Nachmeldungen. Diese Daten sind Bestandteil des aktuel-
len Berichtes und finden in allen zukiinftigen Auswertun-
gen Verwendung. Die Anzahl der mitgeteilten Geborenen
des Jahres 2012 erhohte sich dadurch von 2.059 auf
2.152.

Gewissenhaft ausgefillte Meldebdgen mit vollstdndigen
Angaben sind flir eine Beurteilung von Risiken und Aus-
pragungen wichtig. Die Datenqualitdt blieb auch 2013
Dank der ausgezeichneten Mitwirkung und des Einsatzes
aller Einsender auf einem sehr hohen Niveau. Wichtige
Daten wurden fast vollstandig mitgeteilt: Geburtsgewicht
(97,5 %), Geschlecht (99,2 %), Alter der Mutter (99,5 %),
Landkreis und Geburtsmonat (je 99,9 %). Das Item Gesta-
tionsalter war z. B. so vollstandig wie noch nie (99,8 %)
ausgefullt. Nur bei zwei Lebendgeborenen und einem
induzierten Abort fehlte es.

Wie auch in den letzten Jahren mdchten wir an alle, die
uns fehlgebildete Kinder und Feten melden, appellieren,
jeweils alle diagnostizierten Fehlbildungen aufzuzahlen
und mdglichst genau zu beschreiben, eine Kodierung ist
nicht notwendig. So erhielten wir von 13 der 80 Feten, bei
denen im pranatalen Ultraschall Indikatorfehlbildungen
befundet und uns mitgeteilt wurden, postnatal keine oder
nicht ausreichend detaillierte Informationen. Da im Einzel-
fall nicht immer von einer Befundbestatigung ausgegan-
gen werden kann, zahlen diese Diagnosen in der Statistik
der Fehlbildungen der Geborenen nicht mit.

Die Aussagekraft des Berichtes hangt in hohem Mal} von
der Vollstandigkeit und Genauigkeit der eingehenden
Daten ab. Fehlbildungsmeldungen sowie Angaben zu
Kontrollfdllen werden uns zu zwei Dritteln auf den
detaillierten “griinen Meldebégen” Gibermittelt. Diese stel-
len wir allen einsendenden Einrichtungen kostenfrei zur
Verfugung. Bestellungen sind jederzeit per Telefon unter
0391-6714174 bzw. per Mail unter monz@med.ovgu.de
maoglich.

Weiterhin kénnen Meldungen auch auf den “weilten Mel-
debdgen®, auf denen aber nur ein Minimaldatensatz
erfasst wird, erfolgen. Wichtig sind hier vor allem die oben
erwahnten Angaben sowie ggf. vorhandene Risikofakto-
ren (z. B. Medikamente oder familiare Belastungen) und
die mdglichst genaue Beschreibung der Fehlbildungen
und Symptome.

Diese beiden Meldebdgen kénnen Sie von unserer Home-
page www.angeborene-fehlbildungen.com downloaden
und handschriftlich ausfillen oder die Daten direkt in das
PDF-Dokument eintragen, ausdrucken und an uns sen-
den.

Die Meldungen erhalten wir berwiegend per Post auf
unseren Meldebdgen. In manchen Einrichtungen hat sich
eine Ubermittlung per Fax bewahrt. Unsere Fax-Nummer
lautet: 0391-6714176.

Gerne stehen wir Ihnen jederzeit fur Ruckfragen zum Mel-
deprozedere oder auch allgemein fur Fragestellungen
zum Thema ,angeborene Fehlbildungen® zur Verfligung.
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5  Herkunft der fehigebildeten Kinder und Feten

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

B e S SEEL
Gtttz | P - - P -] -F-F-F-]-F-F-]9]
= N N (N N N I (I O
B
Diese Tabelle zeigt, aus welchen Landkreisen die die dazugehdrige Geburtsklinik. Nicht immer wurde dem
Kinder/Feten (Lebendgeborene, Totgeborene, induzierte Fehlbildungsmonitoring diese Klinik zur Kenntnis
Aborte und Spontanaborte ab der 16. SSW) mit grofRen gebracht und nicht alle Fehlbildungen wurden von den

und kleinen Fehlbildungen kommen, die dem Fehlbil- Geburtskliniken gemeldet.
dungsmonitoring Sachsen-Anhalt gemeldet wurden sowie
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5.2 Eingegangene Daten der meldenden Einrichtungen




Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2013

Die Tabelle gibt einen Uberblick iiber die im Jahr 2013
eingegangenen Daten der meldenden Einrichtungen (ins-
gesamt 2.197 Meldungen).

Wenn es nicht explizit angegeben ist, stammen die Daten
aus den Geburts- und/oder Kinderkliniken der jeweils
genannten Klinik.

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

6 Geschlechtsverhaltnis

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

Geschlechtsverhéltnis m : w = 1,03

Das Statistische Landesamt in Halle registrierte 16.863
Lebend- und Totgeborene fiir das Jahr 2013. Im Einzel-
nen wurden 16.797 Lebendgeborene und 66 Totgebore-
ne erfasst. Verglichen mit dem Vorjahr ist die Gesamtzahl
der Lebend- und Totgeborenen leicht gesunken (2012:
16.951). Das Geschlechtsverhaltnis zeigt auch 2013 mit
1,03 eine leichte Androtropie. In den Vorjahren stellte sich
diese etwas deutlicher (2012: 1,04; 2011: 1,06) dar.

Bei den 608 Geborenen mit ausschlieBlich groRen Fehl-
bildungen zeigte sich ein Geschlechterverhaltnis von 1,15
(320 mannliche zu 279 weiblichen Geborenen). Dies
beschreibt erneut eine aus den Jahren zuvor bereits
bekannte Knabenwendigkeit (2012: 1,32; 2011: 1,34).

Bei den Pranatalbefunden wurden die Kinder/Feten nach
dem Vorliegen von Fehlbildungen zum Geburtszeitpunkt
eingeordnet. So ist es moglich, dass zwar ein auffalliger
Pranatalbefund Ubermittelt wurde, dieser sich jedoch nicht
bestatigte. Diese Kinder/Feten dienen als Kontrolifdlle, 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 grofen
Fehlbildungen (inklusive Aborte)

Geschlechtsverhéltnis m : w = 1,15

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

Geschlechtsverhaltnis m : w = 1,23
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7  Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit grof3en

Fehlbildungen (N=608)

Lebendgeborene

davon: Lebendgeborene
bis zum 7. Lebenstag verstorben

davon: Lebendgeborene
nach dem 7. Lebenstag verstorben

induzierte Aborte

537 88,32
(8) (1,32)
®) (0,82)

gesamt 100
2.1
2013 86,2
2,1
2012 87,5

2,0
2008-2011 84,9

1,6
2004-2007 87,1

2,0
2000-2003 83,7

2,5
1996-1999 83,7

3,1
1992-1995 89,7
1988-1991 734 IR
1984-1987 68,0 | 16.8
1980-1983 67,7 | 23 7

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%
minduzierte Aborte = ESpontanaborte = EmTotgeborene  OLebendgeborene  Dverstorbene Lebendgeborene

Abb. 1: Schwangerschaftsausgénge (ohne unbekannt) bei Geborenen mit groRen Fehlbildungen (Vergleich ab 1980)

Im Jahr 2013 wurden 608 Geborene mit grofen Fehl-
bildungen gemeldet. Die Gesamtzahl liegt etwa auf dem
Niveau der Vorjahre (2012: 616; 2011:601; 2010: 611).

Der Lebendgeborenen-Anteil der Geborenen mit groRen
Fehlbildungen betrug insgesamt 88,32 % (537 Geborene).
Verglichen mit dem Vorjahr fiel ein Anstieg der bis zum
7. Lebenstag Verstorbenen auf (2013: 1,32 %; 2012: 0,16 %).
Der Anteil der nach dem 7. Lebenstag verstorbenen
Lebendgeborenen nahm um etwa die Hélfte ab (2013:
0,82 %; 2012: 1,95 %). Die Umkehr der Relation bleibt zu
beobachten. Zu vermuten ist die primar lebensbeeintrach-
tigende Schwere der groRen Fehlbildungen, welche fir
die Zunahme der in der 1. Lebenswoche verstorbenen
Lebendgeborenen trotz primérer perinataler Versorgung
ursdchlich scheint.

Der Anteil der Totgeborenen blieb nahezu unverandert
mit 0,66 % (2012: 0,65 %).

Mit 10,36 % liegt der Anteil der induzierten Aborte (63
induzierte Aborte) im Bereich des letzten 4-Jahreszeitrau-
mes (2008-2011: 10,46 %, 257 induzierte Aborte).

Die Rate der Spontanaborte reduzierte sich auf 0,66 %
vs. 2012 mit 1,46 %. Ein ahnlich geringer Anteil an Spon-
tanaborten wurde zuletzt 2003 (0,74 %) dokumentiert.
Insgesamt scheinen die technischen Mdglichkeiten der
Prénataldiagnostik und die vorgeburtliche Beratung der
Schwangeren mit Kindern mit grofRen Fehlbildungen Ein-
fluss auf die Verdnderung des Verhaltnisses der induzier-
ten Aborte zu den spontanen Aborten als auch zu den in
der 1. Lebenswoche verstorbenen Lebendgeborenen zu
haben.
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Kinder und Feten mit groBen Fehlbildungen in den

Landkreisen und kreisfreien Stadten (N=608)

Magdeburg (146)

Salzlandkreis (82)

| 5,7

Borde (69)

Jerichower Land (33)

Anhalt-Bitterfeld (38)

Saalekreis (43)

] 3,2

Dessau-Roflau (18)

] 3,2

Harz (48)

] 3,1

Halle (60)

Mansfeld-Siidharz (21)

Stendal (16)

Altmarkkreis Salzwedel (11)

Burgenlandkreis (16)

Wittenberg (5)

3,0

OFehlbildungsrate (in %)

4,0 5,0 6,0 7,0 8,0

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

und prozentuale Angabe)

Anzahl Fehlbildungsrate (in %)
kreisfreie Stidte:
Dessau-Roflau, Halle und 224 4,66
Magdeburg
Landkreise insgesamt
(einschlieRlich unbekannt) et o
Sachsen-Anhalt 608 3,59

Far das Jahr 2013 wurden Daten zu 608 Geborenen mit
grofRen Fehlbildungen gemeldet. Bezugnehmend auf die
Gesamtzahl der Geborenen in Sachsen-Anhalt (2013:
16.950) ergibt sich eine Fehlbildungsrate von 3,59 % fiir
die Geborenen mit grof3en Fehlbildungen. Verglichen mit
der Rate des Jahres 2012 (3,62 %) zeigt sich ein etwas
geringerer Wert. Der aktuelle Jahreswert liegt jedoch
leicht Gber der oberen Grenze des Konfidenzintervalls der
Jahre 2001-2012 von 3,40 % bis 3,56 %.

Aus den kreisfreien Stadten Magdeburg, Halle und Des-
sau-RoBlau erfolgten Meldungen zu insgesamt 224
Geborenen mit groRen Fehlbildungen. Dies entspricht
einer Rate von 4,66 % und zeigt im Vergleich zum Jahr
2012 (4,72 %) einen leichten Riickgang. Wie in den Jah-
ren zuvor liegt die Fehlbildungsrate in den Landkreisen
darunter (3,16 %), aber recht gleichbleibend im Bereich des
Konfidenzintervalls der Jahre 2001-2012 (3,12 bis 3,30 %).

Die héchste Rate an Geborenen mit groen Fehlbildungen
weist unter den einzelnen Landkreisen der Salzlandkreis
(5,70 %) auf. Hier zeigt sich liber die letzten Jahre (2012:
4,63 %; 2011: 4,00 %) eine deutliche Zunahme der Fehl-

GroRe Fehlbildungen (2001 bis 2012)

Fehlbildungsrate (in %) Konfidenzintervall (Kl von 95%)

Stadte 4,26 4,10 - 4,34
Landkreise 3,21 3,12-3,30
Region 3,48 3,40 - 3,56

bildungsrate. Dies bleibt zu beobachten. Der Bordekreis
liegt mit einer Rate von 5,11 % auf dem zweiten Rang und
auf ahnlichem Niveau wie 2011 (5,17 %). Im Jahres-
vergleich recht konstante Raten werden aus dem Jericho-
wer Land (2013: 4,76 %; 2012: 4,75 %) gemeldet. Riick-
gange der Fehlbildungsraten zeichnen sich in den beiden
nordlichen Landkreisen, dem Altmarkkreis Salzwedel
(2013: 1,69 %; 2012: 2,88 %) und in Stendal (2013:
1,90 %; 2012: 2,65 %) sowie im Stidwesten, in Mansfeld-
Sidharz (2013: 2,18 %; 2012: 2,69 %), ab. Der Landkreis
Wittenberg liegt auf dem letzten Platz. 2013 ist die Rate
mit 0,60 % noch geringer als im Vorjahr (2012: 1,61 %).
Aus dem Evangelischen Krankenhaus Paul-Gerhardt-Stift
kam fir 2013 keine Meldung.

Das Ranking der kreisfreien Stadte flihrt 2013 Magdeburg
mit einer Fehlbildungsrate von 6,78 %, gefolgt von Des-
sau-Rof3lau mit 3,16 % und Halle mit 2,88 %, an. Magde-
burg hatte auch in den Vorjahren diesen Platz inne. Ins
Detail geschaut, zeigt sich fir 2013 ein Anstieg um 18
Geborene mit groRen Fehlbildungen (2013: 146; 2012:
128) fiir die Stadt Magdeburg.
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9

Kinder und Feten mit multiplen congenitalen Anomalien

(MCA) in den Landkreisen und kreisfreien Stadten (N=237)

kreisfreie Stadte:

Dessau-RoBlau, Halle und 83 1,73
Magdeburg
Landkreise insgesamt 154 1,27

Im Jahr 2013 wurden von 608 Kindern und Feten mit gro-
Ren Fehlbildungen 237 Geborene mit multiplen congeni-
talen Anomalien (MCA) dokumentiert. Bei diesen 237
Geborenen lagen mindestens zwei groRe angeborene
Fehlbildungen vor. Dies entspricht einem Anteil von
38,98 % der Geborenen mit groen Fehlbildungen.
Verglichen mit den Vorjahren sank der Anteil erstmals seit
2007 auf unter 40 % (2001-2012: 41,94 %).

Bezug nehmend auf die Gesamtzahl der Geborenen in
Sachsen-Anhalt (2013: 16.950) betrdgt der Anteil der
Geborenen mit multiplen congenitalen Anomalien 1,40 %.
Die aktuelle Rate zeigt sich etwas unter dem Konfidenzin-
tervall der Jahre 2001-2012 (1,41 % -1,51 %).

In den kreisfreien Stadten lag 2013 die Fehlbildungsrate
fur MCA mit 1,73 % unter dem Niveau der Vorjahre (2012:
2,07 %; 2011: 1,84 %), doch im Konfidenzintervall von
2001-2011 (1,59 % - 1,80 %).

- 1,69 1,59 - 1,80

1,38 1,32-1,44

Die Landkreise melden, wie schon (ber die letzten Jahre,
einen deutlich niedrigeren Anteil an Kindern und Feten mit
angeborenen multiplen Anomalien als die kreisfreien
Stadte. Mit 1,27 % Geborenen mit MCA wird 2013 bei den
Landkreisen das Konfidenzintervall der Jahre 2001-2012
(1,32 % - 1,44 %) deutlich unterschritten.

1,46 1,41-151

Die Haufigkeiten des Auftretens von MCA regional
betrachtet, lag das Jerichower Land mit 2,45 % an erster
Stelle, gefolgt von der kreisfreien Stadt Magdeburg
(2,28 %) und der Bérde (1,85 %). In den letzten Jahren fiel
ein Rickgang der MCA im Landkreis Harz auf (2013:
1,36 %; 2012: 1,87 %; 2011: 2,29 %). Auf den letzten
Platzen liegen, wie schon in den Jahren zuvor, Wittenberg
(0,36 %) und der Burgenlandkreis (0,53 %).

Jerichower Land (17)

Magdeburg (49)

Bérde (25)

] 1,9

Salzlandkreis (26)

) 1,8

Saalekreis (20)

Harz (21)

Halle (28)

Anhalt-Bitterfeld (15)

Dessau-RoRlau (6)

1 1.1

Altmarkkreis Salzwedel (6)

Mansfeld-Siidharz (8)

] 0,8

Stendal (6)

Burgenlandkreis (7) ] 0,5

Wittenberg (3) [ 0,4

| 0,9

0,0 0,5

1,5
O Haufigkeit in %

1,0 2,0 2,5

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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Abb. 4: Schwangerschaftsausgénge bei Geborenen mit multiplen congenitalen Anomalien (MCA)

(Vergleich ab 1980 (gruppiert))

Das Diagramm oben zeigt die Schwangerschaftsausgén-
ge der Geborenen mit multiplen congenitalen Anomalien
und stellt die Entwicklung seit Beginn der Fehlbildungs-
erfassung in der Region dar, beginnend mit dem Jahr
1980 und zusammengefasst in 4-Jahresgruppen. Die
Jahre 2012 und 2013 werden separat dargestellt.

Der Anteil der induzierten Aborte mit MCA betragt im Jahr
2013 23,21 % und ist nach einem sehr geringen Wert im
Vorjahr (2012: 17,58 %) einer der hochsten je dokumen-
tierten Werte. Er schwankt in den einzelnen Jahren stark.
Der Anteil der Spontanaborte sank 2013 auf 0,42 %
(2012: 1,47 %) ab, wahrend der Anteil der Totgeborenen
2013 auf 1,27 % (2012: 0,73 %) anstieg.

Zusammengenommen sind die Anteile von Spontan-
aborten und Totgeborenen seit Beginn der 2000er-Jahre
ricklaufig, beim Anteil der induzierten Aborte lasst sich
kein Trend ausmachen.

Der Anteil der verstorbenen Lebendgeborenen sank
zwar mit 3,38 % etwas unter das Vorjahresniveau (2012:
3,66 %), vergrolerte sich aber seit den geringen Werten
im Zeitraum (2004-2007: 2,85 %). Dies kann Ausdruck
einer wachsenden Bereitschaft von betroffenen Schwan-
geren sein, die Schwangerschaft eines von lebensbe-
grenzenden Fehlbildungen betroffenen Kindes auszutra-
gen.
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10 Pranatale Sonografiebefunde

Zum Geburtsjahrgang 2013 wurden dem Fehlbildungs-
monitoring pranatal-sonografische Befunde zu 1.243
Kindern/Feten Ubermittelt. Die Meldungen umfassen
sowohl Softmarker und definierte Fehlbildungen als auch
unauffallige Befunde.

Seit dem 1. Juli 2013 haben sich die Mutterschaftsricht-
linien gedndert. Alle Schwangeren haben nun die Wahl,
ob sie zwischen der 19. und 22. SSW entweder den bis-
herigen Basisultraschall oder einen spezifischen Organ-
Fehlbildungsultraschall als Kassenleistung in Anspruch
nehmen méchten.

In 274 Fallen wurde ein pathologischer Befund erhoben.
Davon ist in 92,0 % (252-mal) der Ausgang der Schwan-
gerschaft bekannt. Bei 106 Kindern/Feten wurden Soft-
marker festgestellt, 78-mal ein und 20-mal zwei Softmar-
ker. Sechs der sieben Feten mit drei Softmarkern sind
vom Down-Syndrom betroffen. Bei einem Fet mit autoso-
maler Duplikation wurden neben schweren Fehlbildungen
noch vier Softmarker angegeben. In 35,8 % (98-mal) wie-
sen die Feten nur Softmarker oder intrauterine Wachs-
tumsstérungen auf.

Folgende Softmarker wurden gemeldet:
(Mehrfachnennungen méglich)

vergroRerte Nackentransparenz (NT) 21

Nackenédem 14

hypoplastisches Nasenbein 12

Oligo-/Anhydramnion 10

singuldre Nabelschnurarterie 8

Plexus choroideus Zysten 7

grenzwertige Erweiterung der 4
Hirnventrikel

Double-Bubble-Phdnomen 2

Im Bundesland Sachsen-Anhalt besteht keine vollstandi-
ge Erfassung pranataler Ultraschallbefunde. Die aufge-
fihrten Befunde stammen (berwiegend von Gynakolo-
gen, die eine Feindiagnostik im 2. Trimenon durchfiihren.
Es ist davon auszugehen, dass von gesund geborenen
Kindern weitere pranatale Nachweise von Softmarkern
bestehen, die dem Fehlbildungsmonitoring nicht mitgeteilt
werden.

Sonografiebefunde bei Kindern/Feten mit ausgewéhlten
Chromosomenstérungen:

Die haufigste Chromosomenaberration, das Down-Syn-
drom, wurde 2013 43-mal beschrieben. 27-mal wurden uns
dazu pranatale Ultraschallbefunde ibermittelt, wobei sich
viermal bei alteren Mittern ein unauffalliger Befund ergab.
Bei 23 Feten (5 Lebendgeborene, 1 Totgeborenes und 17
induzierte Aborte) wurden Softmarker sowie Herzfehlbil-
dungen (10 x), Duodenalstenosen (3 x) und fehlende Phal-
angen (1 x) gefunden. Bei 20 Feten wurden folgende typi-
sche Softmarker beobachtet: hypoplastisches Nasenbein
(9 x), vergroRerte Nackentransparenz (7 x), Nackenddem
(4 x), echogener Darm und white spot (je 3 x), Double-Bub-
ble-Phanomen (2 x), Polyhydramnion und verkirzte Roh-
renknochen (je 1 x). Sonst eher seltener beim Down-Syn-
drom zu sehen, trat in vier Fallen ein Hydrops fetalis auf.
Auflerdem wurden Plexuszysten (2 x), eine Pyelektasie
und eine singuldre Nabelschnurarterie festgestellt.

Pranatale Sonografiebefunde liegen zu vier von fiinf Gebo-
renen mit Edwards-Syndrom (1 Lebendgeborenes, 3 indu-
zierte Aborte) vor. Drei Feten hatten Softmarker: Plexuszy-
ste (2 x), Hydrops fetalis, hypoplastisches Nasenbein und
singuldre Nabelschnurarterie (je 1 x). Dreimal wurden pra-
natal schwere Fehlbildungen gesehen: Omphalocele und
AVSD, Prune-belly-Sequenz und Megazystis, VSD.

Ein Lebendgeborenes mit Patau-Syndrom wies pranatal
typische Fehlbildungen, wie Lippen-Kiefer-Gaumenspalte,
Microphthalmie und Dextrokardie auf. Der zweite Fet, ein
induzierter Abort, war von einem Hygroma colli und kranio-
facialen Dysmorphien betroffen.

2013 gab es je dreimal die Diagnose Klinefelter-Syndrom,
CATCH 22, Turner-Syndrom und Triploidie. Die beiden
erstgenannten wurden im pranatalen Ultraschall jeweils
einmal unauffallig und zweimal pathologisch befundet. Bei
den Feten mit Klinefelter-Syndrom wurde ein Anhydramni-
on, verursacht durch eine Potter-Sequenz, sowie eine
Holoprosencephalie gesichtet. Bei zwei Kindern mit
CATCH 22 fielen pranatal Herzfehlbildungen auf, bei
einem davon zusétzlich akzessorische Finger und eine
erhohte Fruchtwassermenge. Zu je zwei induzierten Abor-
ten mit Turner-Syndrom und Triploidie liegen uns pranata-
le Sonografiebefunde vor. Bei beiden Feten mit Turner-
Syndrom wurde ein flr diese Diagnose typischer Softmar-
ker, ein Hygroma colli, gefunden, ein Fet wies aulerdem
einen Hydrops fetalis und einen AVSD auf. Bei einem Fet
mit Triploidie zeigte sich intrauterin ein Dandy-Walker-
Syndrom sowie Nieren- und Magenfehlbildungen, bei dem
anderen ein Hygroma colli.

Die Schwangerschaft eines Feten mit Trisomie 22 (prana-
tal Dolichocephalie und Microcephalie) wurde vorzeitig be-
endet. Ein Lebendgeborenes mit Trisomie 22 war in der
16. SSW im Ultraschall unauffallig. Ein Fet mit einer auto-
somalen Duplikation fiel pranatal durch vier Softmarker
und multiple schwere Fehlbildungen auf, ein weiterer Fet
mit Triple X fiel durch ein Dandy-Walker-Syndrom auf.

Zu zwei weiteren Lebendgeborenen mit Chromosomen-
storung (Karyotyp 47,XYY bzw. autosomale Duplikation)
erhielten wir keine Informationen zu pranatalen Ultra-
schalluntersuchungen.
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Die obige Tabelle zeigt alle fiir die Geborenen des Jahres
2013 im pranatalen Ultraschall entdeckten und nach Hau-
figkeit geordneten Indikatorfehlbildungen. Nicht aufgelis-
tete Indikatorfehlbildungen wurden pranatal nicht erfasst.

Bei 80 Kindern/Feten der 274 Geborenen mit pranatal
pathologischem Ultraschallbefund wurden insgesamt 83
Indikatorfehlbildungen entdeckt. Davon sind 62 (74,7 %
postnatal gesichert. Zu 13 Verdachtsdiagnosen ist auf-
grund eines nicht vorhandenen bzw. nicht ausreichend
detaillierten postnatalen Befundes (u. a. 4 x Chromoso-
menstdrungen mit Hydrocephalus, Aortenisthmussteno-
se, Prune-belly-Sequenz und Reduktionsfehlbildung der
Extremitaten) nicht belegt, ob sich der Verdacht bestatig-
te. Bei einem induzierten Abort der 20. SSW konnte
wegen einer intrauterinen Wachstumsretardierung bzgl.
des im Pranatalbefund angegebenen Microcephalus
keine Entscheidung getroffen werden.

~

Wie auch im Vorjahr wurde pranatal am haufigsten eine
Lippen- oder Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (13-mal)
gefunden. Zwdlfmal wurde uns dazu eine postnatale
Befundbestatigung Ubermittelt. Die Pranatalbefunde
Anencephalie, Spina bifida, Anophthalmie/Microphthal-
mie, Fallot' Tetralogie, Linksherzhypoplasie, Gaumen-
spalte, Oesophagusatresie/-stenose/-fistel, Zystennieren,

Gastroschisis, Omphalocele wurden in allen Féllen post-
natal bestatigt.

Bei drei Feten wurden nachgeburtlich an Stelle der Indi-
katorfehlbildung ahnliche Fehlbildungen verzeichnet. Ein
Fet mit pranatal-sonografisch diagnostiziertem Potter-
Syndrom hatte neben anderen schweren Fehlbildungen
jeweils einseitig eine Nierenagenesie und eine Zysten-
niere. Eine Holoprosencephalie erwies sich bei einem Fet
als Hydrocephalus. Bei einem Lebendgeborenen wurde
pranatal eine einseitige Nierenagenesie vermutet, post-
natal fand sich eine Beckenniere.

Ein Lebendgeborenes mit Down-Syndrom, VSD und Micro-
cephalus war Small-for-date, die vermuteten Reduktions-
fehlbildungen bestatigten sich nicht. Vier weitere Kinder mit
pranatal gesehenen Indikatorfehlbildungen (2 x Dinndarm-
stenose und 2 x Micromelie) waren bzgl. der Indikatorfehl-
bildung zur Geburt unaufféllig. Eines dieser Kinder wies
postnatal keine Micromelie, doch zusatzlich zu einem auch
pranatal befundeten VSD eine Analatresie auf.

Zu Uber 84 % erhielten wir zu den im pranatalen Ultra-
schall aufgefundenen Indikatorfehlbildungen nachgeburt-
liche Informationen zum Ausgang der Schwangerschaft
und meistens auch detailliert beschrieben die gesehenen
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Fehlbildungen. Lediglich bei acht pranatal-sonografisch
angegebenen Indikatorfehlbildungen (je 1 x Encephalocele,
Zwerchfellhernie, Holoprosencephalie, Diinndarmstenose,
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Micromelie und 2 x Hydro-
cephalus) haben wir zu dem der Ultraschalluntersuchung
folgenden Schwangerschaftsverlauf, der Geburt etc.
keine Information. Diese ungesicherten Diagnosen wer-
den nicht in das Kapitel 12 des Berichtes einbezogen.

11 Organsystembeteiligung

groRen Fehlbildungen

Die pranatale Ultraschalldiagnostik ist obligater Bestand-
teil und eine tragende Saule der Schwangerschaftsvor-
sorge. Die Aussagekraft der Untersuchungsergebnisse
lasst sich an der Gegenuberstellung der Befunde zeigen.
Wir sind daher sténdig an der Ubermittlung der ausfiihrli-
chen Befunde, dem weiteren Schwangerschaftsverlauf,
dem -ausgang und den postnatalen Befunden interes-
siert.

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

Kapitel 11 bietet eine Ubersicht (iber Haufigkeiten groRer
Fehlbildungen, klassifiziert nach Organsystemen. Fiir das
Jahr 2013 werden 608 Geborene mit grof3en Fehlbildungen
betrachtet. Die Geborenen kénnen Fehlbildungen eines
oder mehrerer Organsysteme aufweisen, daher sind
Mehrfachnennungen méglich.

Nicht im Diagramm dargestellt werden Geborene mit
Chromosomenanomalien, Infektionen, Stoffwechsel-
erkrankungen oder multiplen congenitalen Anomalien
(MCA) ohne genaue Angaben zur Fehlbildung.

Die Fehlbildung des Herz-Kreislaufsystems ist, wie aus den
Vorjahren bekannt, das am haufigsten betroffene Organ-
system. Es zeigt sich, verglichen mit dem Vorjahr, eine
Zunahme der Haufigkeit (2013: 50,33 %; 2012: 41,07 %).
Bei Betrachung des Konfidenzintervalls der Jahre 2001-
2012 (39,00 %), ist dieser Anstieg noch deutlicher zu sehen.
Eine Ursache des Anstieges scheint die seit 2010 intensi-
ver werdende Zuarbeit der Kollegen aus den umliegen-
den Herzzentren zu den Geborenen aus Sachsen-Anhalt
mit Fehlbildungen des Herz-Kreislaufsystems zu sein. Es
bleibt Giber die Zeit zu beobachten, ob sich die Haufigkeit
auf diesem Niveau einstellt.

Am zweithaufigsten traten ZNS-Fehlbildungen auf. Im Ver-
gleich zu den Vorjahren (2013: 11,51 %; 2012: 12,50 %) ist
ein leichtes Absinken der Haufigkeit wahrzunehmen, doch
liegt sie Uber der Basispravalenz (2001-2012: 10,67 %).

Fehlbildungen des Organsystems Muskel/Skelett traten
am dritthaufigsten auf. Jedoch wurde bei recht gleichblei-
bender Meldeaktivitat erstmals eine so geringe Haufigkeit
festgestellt (2013: 11,02 %; 2001-2012: 20,07 %).

Ein deutliches Absinken der Haufigkeit der Fehlbildungen von
Niere und harnableitendem System (HAS) wurde dokumen-
tiert (2013: 7,73 %; 2012: 12,66 %; 2011: 13,48 %). Dieser
Wert ist erstmals so niedrig und bedarf weiterer Analysen.

Nach einer sehr hohen Rate an Fehlbildungen des Ohres
im letzten Jahr (2012: 8,28 %) zeigt sich auch in diesem
Jahr (2013: 7,24 %) eine Rate liber dem Durchschnitt der
Jahre 2007-2012 (5,59 %).

Genitalfehlbildungen traten 2013 weniger haufig (2,47 %)
als in den Vorjahren (2001-2012: 3,52 %) auf, zuletzt
wurde 2009 (2,01 %) ein ahnlich niedriger Wert erfasst.
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*2007-2012 (ab 2007 Datenabgleich Neugeborenenhdrscreening-Tracking)
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Auf der vorangegangenen Seite sind in einer Tabelle in
absteigender Sortierung nach den Préavalenzangaben des
Jahres 2013 (16.950 Geborene) die am haufigsten in
Sachsen-Anhalt registrierten groRen Einzelfehlbildungen
aufgefiihrt. Die rechte Spalte zeigt zum Vergleich dazu
die Basispravalenzen dieser Diagnosen fir 2001-2012
(209.249 Geborene).

Der Vorhofseptumdefekt (2013: 109,7 pro 10.000 Gebo-
rene) und der Ventrikelseptumdefekt (2013: 57,2 pro
10.000 Geborene) sind in jedem Jahr des Berichtszeit-
raumes die am haufigsten auftretenden groRen Fehlbil-
dungen. Die Pravalenzen beider Herzfehlbildungen lie-
gen 2013 Uber allen jahrlichen Pravalenzen des Zeitrau-
mes 2001-2012 und wesentlich iber der entsprechenden
Basispravalenz (ASD 2001-2012: 74,7 pro 10.000 Gebo-
rene, Kl 71,1 bis 78,6; VSD 2001-2012: 45,1 pro 10.000
Geborene, Kl 42,3 bis 48,1). Knapp zwei von finf aller
Geborenen mit groRen Fehlbildungen sind 2013 von einer
dieser beiden Herzfehlbildungen betroffen.

Auch das Down-Syndrom, in diesem Jahr am dritthaufig-
sten (2013: 26,0 pro 10.000 Geborene), wurde so oft wie
in keinem Jahr im Zeitraum 2001-2012 registriert (Kapitel
12.34). Die diesjahrige Pravalenz Ubersteigt in starkem
MalRe die der Jahre 2001-2012 (16,6 pro 10.000 Gebore-
ne, KI 15,0 bis 18,5).

Auf Platz vier der Haufigkeitsliste, ebenfalls wesentlich
zahlreicher als im Durchschnitt, wurde im Jahr 2013 der
Horverlust beobachtet. Erst seit dem Jahr 2007 stehen
durch das Neugeborenenhorscreening flachendeckend
gesicherte Daten zu dieser Fehlbildung zur Verfiigung.
Daher sind die Haufigkeitsangaben erst ab dem Jahr
2007 zur Beurteilung der aktuellen Pravalenz geeignet.
Die Pravalenz fiir 2013 liegt mit 25,4 pro 10.000 Gebore-
nen deutlich Gber der der Jahre 2007-2012 (18,3 pro
10.000 Geborene, Kl 15,9 bis 21,0).

Die Indikatorfehlbildung Microcephalie (2013: 21,2 pro
10.000 Geborene, 2001-2012: 13,1 pro 10.000 Gebore-
ne, Kl 11,6 bis 14,7) steht an flinfter Stelle der Tabelle.
Sie zeigt sich wie im letzten Jahr (2012: 21,1 pro 10.000
Geborene) mit einer sehr hohen Pravalenz (Kapitel 12.5).
Extrem niedrige Werte in einigen vergangenen Jahren
(Minimalwert 2001: 5,5 pro 10.000 Geborene) lassen eine
Untererfassung in diesen Jahren vermuten.

Etwa seit 2010 werden uns verstarkt die Herzfehlbildung-
en von Geborenen aus Sachsen-Anhalt detailliert mitge-
teilt. Daraus resultiert, dass 2013 Herzfehlbildungen wie
der PDA (16,5 pro 10.000 Geborene, Platz 6), die Steno-
se der Arteria pulmonalis, der rechtsverlaufende Aorten-
bogen (je 7,1 pro 10.000 Geborene, Platz 10) und der
Defekt des Vorhof- und Kammerseptums (5,9 pro 10.000
Geborene, Platz 12) als Diagnosen wesentlich ofter als im
Durchschnitt der Jahre 2001-2012 beschrieben werden.
Nur der PDA fand sich auch in den Vorjahren unter den
haufigsten groften Einzelfehlbildungen (2001-2012: 8,1
pro 10.000 Geborene), die drei anderen Herzfehlbildun-
gen wurden bis jetzt bedeutend seltener dokumentiert.

Eine der haufigsten Fehlbildungen, die dilatative Uropathie
(ab 1. Grades), die im Mittel der Jahre 2001-2012 den
3. Rang der Haufigkeitsliste (19,8 pro 10.000 Geborene,
Kl 18,0 bis 21,8) besetzt, wurde 2013 (11,8 pro 10.000 Ge-
borene, Rang 7) wesentlich seltener gesehen als erwartet.

Die Indikatorfehlbildung Lippen- und Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte setzt sich aus der Lippen-Kiefer-Gaumenspal-
te (2013: 11,2 pro 10.000 Geborene, Platz 8) und der Lip-
penspalte (2013: 4,1 pro 10.000 Geborene, Platz 15)
zusammen. Wahrend die Pravalenz der Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte im Bereich der Durchschnittswerte (2001-
2012: 10,9 pro 10.000 Geborene, Kl 9,6 bis 12,4) liegt,
Uberschreitet die Pravalenz der Lippenspalte den Wert
der Vorjahre erheblich (2001-2012: 2,9 pro 10.000 Gebo-
rene, Kl 2,2 bis 3,8). Sie ist normalerweise nicht unter den
haufigsten groRen Fehlbildungen zu finden.

Die Polydactylie (2013: 10,0 pro 10.000 Geborene, Platz 9)
tauschte im Jahr 2013 im Ranking der grof3en Fehlbildun-
gen von 2001-2012 den Platz mit der Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte. Sie wurde sowohl pra- als auch postaxial sel-
tener als im Durchschnitt der Jahre 2001-2012 (12,6 pro
10.000 Geborene, KI 11,2 bis 14,2) beobachtet. Ein Pra-
valenzanstieg der postaxialen Polydactylie, wie er auf-
grund der Werte der letzten Jahre vermutet wurde, setzt
sich nicht fort.

Erst an 11. Stelle der Haufigkeitstabelle stehen in diesem
Jahr, mit einer deutlich niedrigeren Pravalenz (2013: 6,5
pro 10.000 Geborene) als im Gesamtzeitraum, der
Klumpfu® (2001-2012: 17,5 pro 10.000 Geborenen, Ki
15,8 bis 19,4) und die Subluxation des Hiftgelenkes
(2001-2012: 15,4 pro 10.000 Geborenen, Kl 13,8 bis
17,2). Beide Fehlbildungen waren zwischen 2001 und
2012 sogar dreimal am dritthaufigsten vertreten. Die
Sonografie der Hiftgelenke ist Bestandteil der Vorsorge-
untersuchung U3. Daher fiihren viele Einrichtungen zur
U2 keinen Hiift-Ultraschall mehr durch. Das Screening-
verhalten in den Geburtskliniken kdnnte Ursache fir eine
scheinbare Abnahme sein. Ebenfalls mit einer Pravalenz
von 6,5 pro 10.000 Geborene, damit jedoch im Bereich
der Durchschnittspravalenz, wurde die Hydrocephalie
beobachtet.

Geringfligig seltener als in den Vorjahren, auf dem 13.
Listenplatz, trat die Pulmonalklappenstenose (2013: 5,3
pro 10.000 Geborene, 2001-2012: 6,3 pro 10.000 Gebo-
rene, Kl 5,3 bis 7,5) auf.

Auf den Platzen 13 bis 15 rangieren 2013 drei Nierenfehl-
bildungen: Die einseitige Nierenagenesie (5,3 pro 10.000
Geborene), der Megaureter (4,7 pro 10.000 Geborene)
und die Nieren-Doppelanlage (4,1 pro 10.000 Geborene).
Im Gegensatz zum Vorjahr ergeben sich 2013 fir diese
Fehlbildungen jeweils Werte unterhalb des Durchschnitts
der Jahre 2001-2012 (6,9 pro 10.000 Geborene, Kl 5,9 bis
8,1; 7,3 pro 10.000 Geborene, Kl 6,2 bis 8,5 bzw. 6,5 pro
10.000 Geborene, Kl 5,5 bis 7,7).

Ebenfalls seltener als erwartet, wurde die Spina bifida
(2013: 4,1 pro 10.000 Geborene, 2001-2012: 5,8 pro
10.000 Geborene, Kl 4,9 bis 6,9) beobachtet. Mit der glei-
chen Pravalenz und ebenfalls auf Platz 15, zeigte sich in
diesem Jahr das Fehlen mehrerer oder einzelner Phalan-
gen. Die mittlere Pravalenz dieser Fehlbildung, die sonst
nicht unter den haufigsten Fehlbildungen zu finden ist,
betragt im Berichtszeitraum 2001-2012 3,1 pro 10.000
Geborene (Kl 2,4 bis 4,0).

Fir die Fehlbildungen Gaumenspalte und Mitralklappen-
insuffizienz, die auch auf dem Platz 15 angesiedelt sind,
liegen die fir 2013 ermittelten Pravalenzen jeweils im
Bereich der Durchschnittspravalenz der Jahre 2001-
2012.
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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 zéhlen 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 Ruckenmark und/oder
Hirnhauten zur Folge haben und durch den unvollstandi-
gen Verschluss der Wirbelsdule 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 Schéadel, charakterisiert ist. Félle 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 (zwei Stan-
dardabweichungen unter der Norm, nach M. Voigt), bezo-
gen auf die alters- und geschlechtsabhangige Normalver-
teilung gekennzeichnet. Ausgeschlossen wird die Micro-
cephalie, wenn sie mit einer Anencephalie oder Encepha-
locele 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.

Aulerdem bleiben die Macrocephalie ohne erweiterte
Hirnventrikel, der Schéadel bei mazerierten Feten, die
Hydranencephalie und der postnatal entstandene Hydro-
cephalus (posthdmorhagisch) ausgeschlossen.

7. Arhinencephalie/Holoprosencephalie: Die Arhin- bzw.
Holoprosencephalie bezeichnet angeborene Fehlbildun-
gen des Gehirns, bei denen eine unvollstandige Lappung
der Hirnhemisphéaren in unterschiedlichem Ausmal} vor-
liegt. Die Geruchsnerven kénnen fehlen. Die Holopros-
encephalie schliel3t die Cyclopie, Cebocephalie, Ethmo-
cephalie und die pramaxilldre Agenesie ein.

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

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

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

11. Transposition der groRen GefalRe (TGA): Bei der
Transposition der groen Gefalle handelt es sich um
einen Fehlbildungskomplex, bei dem die Aorta aus dem
rechten Ventrikel und die Arteria pulmonalis aus dem lin-
ken Ventrikel entspringt. 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 Dunndarmsegmentes. 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 Durchgéngigkeit 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 glandulére,
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 (duf3ere) 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 vollstandige Fehlen einer Niere ge-
kennzeichnet. Ausgeschlossen ist die einseitige Nieren-
dysplasie.

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

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

28. Polydactylie, praaxial: Bei der praaxialen Polydactylie
sind zusatzliche 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
Extremitdt(en): Reduktionsfehlbildungen der Extremita-
ten sind durch das vollstdndige oder teilweise Fehlen
oder der schweren Hypoplasie von Skelettstrukturen der
Extremitaten, einschliellich 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 L&hmung 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 kdnnen nicht descendierte
Hoden, KlumpfiiRe und eine Omphalocele vorhanden
sein.

34. Down-Syndrom (Trisomie 21): Beim Down-Syndrom
handelt es sich um eine bekannte Assoziation kleiner und
groRer Fehlbildungen bzw. Anomalien, dessen Ursache
ein Uberschuss an chromosomalem Material des Chro-
mosoms 21 ist. Die Entitat schliet 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 in den folgenden Kapiteln berechneten Pravalenzraten sind populationsbezogen. Der Wert gibt die Anzahl der in der
beobachteten Population Geborenen mit der Fehlbildung bezogen auf alle Geborenen dieser Population an.

Seit dem Geburtsjahrgang 2000 beruhen die Pravalenzberechnungen auf Geborenen, deren Miitter ihren Wohnort in
Sachsen-Anhalt haben. Zwischen 1996 und 1999 umfasste das Erfassungsgebiet des Fehlbildungsmonitoring Sachsen-
Anhalt noch nicht das gesamte Land Sachsen-Anhalt (19996/1997: 14, 1998: 15, 1999: 16 von 21 Landkreisen). Der
Berechnung der Basispravalenzen (2001 bis 2012) liegt eine Gesamtanzahl von 209.249 Geborenen zugrunde.

Bei der Analyse der Indikatorfehlbildungen besteht ein Diagnosebezug. Es ist mdglich, dass ein Kind / Fet mehr als eine
Indikatorfehlbildung gleichzeitig haben kann. Daher ware eine Summierung aller Anzahlen von aufgetretenen Indikator-
fehlbildungen gréRer als die Gesamtzahl der Geborenen mit einer Indikatorfehlbildung.
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12.1  Neuralrohrdefekte (Q00./Q01./Q05.)

kreisfreie Stédte:

3 x Halle 3 6.2 \
Landkreise:

2 x Borde

1 x Harz 9 74 W

2 x Jerichower Land
2 x Mansfeld-Sudharz
2 x Stendal

- 10,02 7,53 - 13,07
- 9,01 7,67 - 10,57
- 9,27 8,08 - 10,63
9,50 - 9,89
9,69 4,22 S Portugal®

18,56 Isle de la Reunion
(France)**

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

Im Jahr 2013 wurden zwdlf Falle mit einem Neuralrohrde-
fekt gemeldet.

Diese sind zu unterteilen in sieben Falle mit einer Spina
bifida, drei Félle mit Anencephalus und zwei Félle mit
Encephalocele. In 41,7 % der Félle kamen die Kinder
lebend zur Welt, dies waren vier Kinder mit Spina bifida
und ein Kind mit einer Encephalocele.

Die Préavalenz liegt mit 7,1 pro 10.000 Geborene unter der
Basispravalenz der letzten zwolf Jahre, die mit 9,3 pro
10.000 Geborene auch den europaischen Trend wider-
spiegelt.

zusétzliche Angaben:

5 x Lebendgeborenes
7 x induzierter Abort

7 x mannlich
4 x weiblich
1 x keine Angabe

8 x MCA
4 x isoliert
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01 | 02 | 03 | 04 | 05
P 104 | 84 135 149 | 52
BP. 93 | 93 | 93 93 93

06 | 07 | 08 | ‘09 | |
70 | 74 157 98 | 63 | 35 88 71
93 | 93 | 93 | 93 |

Abb. 6: Entwicklung der Préavalenz/10.000 Geborene bei
Neuralrohrdefekten in der Erfassungsregion seit 2001
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Abb. 7:  Anteil der Schwangerschaftsausgange bei Neuralrohr-
defekten in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit einem Neuralrohrdefekt pro 1.413 Geborene
beobachtet.

1995 wurden die Empfehlungen der deutschen Fachge-
sellschaften zur primaren Pravention der folsaure-sensiti-
ven Neuralrohrdefekte veroffentlicht. Empfohlen wird die
perikonzeptionelle Folsduresupplementierung mit 0,4 mg
pro Tag bei Frauen im gebarfahigen Alter mindestens vier
Wochen vor der Empféangnis bis zum Ende des ersten
Drittels der Schwangerschaft. Frauen mit einer vorausge-
gangenen Schwangerschaft mit Neuralrohrfehlbildung
sollten bei Kinderwunsch eine Supplementierung mit tag-
lich 4 mg Folsaure (in Deutschland verfiigbares Praparat
mit 5 mg / Dosis Folsaure) erhalten. (Ergdnzung: Auch
Frauen mit antiepileptischer Therapie wird diese héhere
Dosis empfohlen.)

In den aktuellen wissenschaftlichen Verdéffentlichungen
wird nun, fast 20 Jahre danach, konstatiert, dass die
Neuralrohrpravalenz europaweit nicht wie erwartet riick-
laufig ist. Weiterhin sind in jedem Jahr ca. 4.800 Kinder in
Deutschland von dieser Fehlbildung betroffen. Schon vor
zehn Jahren gab es Studien fiir Deutschland die zeigten,
dass nur 10 % der Schwangeren diese Empfehlung
umsetzten. In unseren eigenen Daten sind es bis 2012
nicht einmal 30 % der Schwangeren, die bereits vor
bekannt werden der Schwangerschaft auf eine ausrei-
chende Folsaure-/Folatzufuhr geachtet haben.

Nun gibt es eine kontroverse Diskussion, ob einerseits die
Aufklarungskampagnen ausreichende Mdoglichkeiten zur
Information bieten und Frauen mit ihren Partnern im Falle
eines Kinderwunsches eine informierte Entscheidung
Uber eine Folsauresupplementierung treffen kdnnen oder
ob andererseits die freiwillige oder verordnete Anreiche-
rung von stabilen Lebensmitteln mit Folsdure zu fordern
bleibt (in 70 nicht europaischen Landern ist Mehl mit Fol-
sdure angereichert).

Hinweis:

Bei von Neuralrohrdefekt betroffener Schwangerschaft
und erfolgtem induzierten Abort bzw. Spontanabort Auf-
klarung Uber notwendige Folsdureprophylaxe mit 5 mg
Folsaure-Aquivalent pro Tag (siehe Empfehlungen der
Fachgesellschaften) fiir weiteren Kinderwunsch beach-
ten.

N
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12.2  Anencephalie (Q00.)

Die Schwangerschaften mit einem betroffenen Fet wur-
den durch induzierten Abort zwischen der 11. und 17.
SSW beendet. In einem Fall wurde zunachst pranatal
eine ausgepragte Encephalocele vermutet, erst dann war
der Kalottendefekt auffallig.

In allen Fallen trat der Anencephalus isoliert auf.

6,0

50 —

4,0 +

3,0

2,0

il | ” "[ i [

I I
P16 |28 [ 53] 29 | 23 [ 06 | 17 |
8P 21 | L2 , 121

Prévalenz/10.000 Geborene

=1

1
1
2

Abb. 8:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Anencephalie in der Erfassungsregion seit 2001

*[** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Pravalenz/10.000 Geborene Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Anencephalie pro 5.650 Geborene beobachtet.

2013 wurden drei Geborene mit Anencephalus gemeldet.

Die Prévalenz von 1,8 pro 10.000 Geborene liegt Uber der

Pravalenz der Vorjahre, jedoch unter der mit 2,1 pro

10.000 Geborenen gelegenen 12-Jahres-Pravalenz (BP).

zusétzliche Angaben:
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12.3  Spina bifida (Q05.)

kreisfreie Stadte:
1 x Halle Zil

Landkreise:

1 x Borde

2 x Jerichower Land 6 4,9 ©
2 x Mansfeld-Sudharz

1 x Stendal

4,68 - 9,24

5,54 4,43 -6,84
5,83 4,91-6,92
4,77 - 5,05

4,91 1,83 Zagreb (Croatia)*
9,34 Isle de la Reunion
(France)****

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

Bei sieben Geborenen wurde im Jahr 2013 eine Spina
bifida diagnostiziert.

Die Pravalenz liegt mit 4,1 pro 10.000 Geborene etwas
unterhalb der Basispravalenz der letzten zwélf Jahre.

Die Gegenuberstellung mit den EUROCAT-Daten zeigt,
dass die Pravalenz im Durchschnitt nicht Gber der der
europdischen Nachbarlander liegt.

zusatzliche Angaben:

4 x Lebendgeborenes
3 x induzierter Abort

4 x mannlich
3 x weiblich

6 x MCA
1 x isoliert

In vier Fallen kamen die Kinder lebend zur Welt. Dabei
handelte es sich in zwei Fallen um eine lumbosacrale
Myelomeningocele (LWK5-S1), bei einem Kind auch in
Kombination mit einer Arnold-Chiari-lI-Malformation und
Hydrocephalus. In einem Fall lag eine Lipomyelomenin-
gocele vor und in einem weiteren Fall wurde postnatal
eine Lipomeningocele festgestellt.

Die induzierten Aborte erfolgten zwischen der 18. und 20.
SSW. In zwei Fallen war der Defekt thorakal und bereits
pranatal ein Hydrocephalus bzw. eine Arnold-Chiari-Il-
Malformation auffallig. In einem Fall wurde ein lumbosa-
craler Defekt mit Hydrocephalus diagnostiziert.

In drei Fallen wurde die Einnahme von Vitaminen bzw.
Folsaure-Praparaten in der Schwangerschaft angegeben,
wobei Beginn und Dosis nicht bekannt sind.

Es lag in vier Féllen die Kombination mit einer Arnold-
Chiari-ll-Malformation (kleine hintere Schadelgrube und
Verlagerung Kleinhirnwurm) vor und in zwei Féllen war es
die Kombination mit einem intraspinalen Lipom im Sinne
einer Lipo(myelo)meningocele.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Arnold-Chiari-Syndrom mit: Agenesie der linken
Niere, dysplastischer rechter Niere, Kyphoskoliose

- Arnold-Chiari-Syndrom mit: Microcephalie, PFO bei
Reifgeborenem, neurogener Blase, DUP |. Grades
bds.

- Arnold-Chiari-Syndrom mit: Diastematomyelie, tief-
sitzenden Ohren

- Arnold-Chiari-Syndrom

- intraspinales Lipom, neurogene Blase, DUP |. Grades
rechts

- intraspinales Lipom, Sacralgribchen (ca. 1 cm)
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Abb. 9:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Spina bifida in der Erfassungsregion seit 2001
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Abb. 10: Anteil der Schwangerschaftsausgange bei Spina bifida
in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Spina bifida pro 2.421 Geborene beobachtet.
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12.4 Encephalocele (Q01.)

In einem Fall erfolgte nach pranataler Diagnose einer
occipitalen Encephalocele ein induzierter Abort in der 16.
SSW, histologisch war zuséatzlich ein hypoplastisches
Herz und Nebennieren auffallig. Bei einem Friihgebore-
nen der 29. SSW fiel erst postnatal eine kirschkerngrof3e
Vorwdlbung auf.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
tbergeordnete Syndrome:

- Hypospadie o. n. A.

- hypoplastisches Herz, hypoplastische Nebennieren
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2013 wurde bei zwei Geborenen eine Encephalocele Abb. 11: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei

gemeldet. Encephalocele in der Erfassungsregion seit 2001

Es ergibt sich eine Pravalenz von 1,2 pro 10.000 Gebore-

ne. _Im Prinzip entspricht das auch den Haufigkeiten der Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet

Vorjahre. mit Encephalocele pro 8.475 Geborene beobachtet.

Im Vergleich mit den EUROCAT-Daten liegt die Prava-
lenz in Sachsen-Anhalt im Konfidenzintervall.

zusétzliche Angaben:
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12.5 Microcephalie (Q02.)

kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-Roflau

2 x Halle g 27,1 T
10 x Magdeburg

Landkreise:

4 x Anhalt-Bitterfeld
3 x Borde

2 x Jerichower Land T
4 x Saalekreis

8 x Salzlandkreis

1 x Stendal

1 x Wittenberg

- 17,25 13,93 -21,13
- 11,65 10,11 - 13,42
- 13,09 11,66 - 14,69
2,39-2,59
2,49 0,47 Norway*
13,09 Saxony-Anhalt
(Germany)**

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

Im Jahr 2013 fiel bei 36 Geborenen ein Microcephalus
auf. Der Kopfumfang lag unter der 3. Perzentile, bezogen
auf die Képerlange und das gemeldete Gestationsalter.
Die Jahrespravalenz liegt mit 21,2 pro 10.000 Geborene
wie im Vorjahr oberhalb der Basispravalenz der Jahre
2001-2012.

Im europaischen Vergleich zeigt Sachsen-Anhalt die
héchste Pravalenz fiir die Microcephalie, diese liegt wei-
terhin deutlich tber dem Konfidenzintervall.

zusétzliche Angaben:

32 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x Spontanabort
2 x Totgeborenes

16 x mannlich
20 x weiblich

15 x MCA
21 x isoliert

Betrachtet man den Schwangerschaftsausgang, so stel-
len wir fest, dass es in 92 % der Falle Lebendgeborene
betraf.

In 21 Fallen trat der Microcepalus isoliert auf. Eine unge-
wohnliche Kombination war ein VP-Shuntpflichtiger
Hydrocephalus und Microcephalus. Insgesamt zeigten 15
Geborene Begleitfehlbildungen.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

{ibergeordnete Syndrome:

- Down-Syndrom mit: VSD, PFO bei Reifgeborenem

- Trisomie 22 Mosaik mit: membranésem Herzseptum,
PFO bei Reifgeborenem

- Arnold-Chiari-Syndrom mit: sacraler Spina bifida mit
Hydrocephalus, PFO bei Reifgeborenem, neurogener
Blase, DUP |. Grades bds.

- Pierre-Robin-Sequenz, mediane Gaumenspalte, Huf-
eisenniere und DUP Il. Grades bds., mandibulare
Micrognathie, Glossoptose

- Fallot-Tetralogie, PFO bei Reifgeborenem

- Potter-Sequenz (bilaterale Nierenagenesie)

- Omphalocele

- nichtdeszendierter rechter Hoden

- fehlende Fingerglieder (an II.-V. Finger rechts, Il.-lll.
Finger links)

- Stenose der Arteria pulmonalis, PFO bei Reifgebore-
nem, bds. Hodentorsion

- ASD, PDA, PFO bei Frihgeborenem

- ASD, PDA bei Reifgeborenem

- Subluxation des rechten Hiftgelenkes, Sichelfiie

- DUP Il. Grades links

- postaxial akzessorischer Finger links
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Abb. 12: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Microcephalie in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Microcephalie pro 471 Geborene beobachtet.
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12.6

kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-Roflau

1 x Halle g 7
3 x Magdeburg

Landkreise:

3 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Burgenlandkreis 6 4,9 ©
1 x Harz

1 x Salzlandkreis

6,49

4,52 -9,03

5,86 4,72-7,19
6,02 5,08-7,12

5,51-5,81
5,66

1,34 S Portugal*
13,42 Paris (France)**

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

Fur das Jahr 2013 wurde bei elf Geborenen ein angebo-
rener Hydrocephalus gemeldet. Ein Hydrocephalus in
Kombination mit einem Neuralrohrdefekt oder der haufi-
gere erworbene Hydrocephalus nach einer Blutung oder
Infektion werden hier nicht klassifiziert.

Die Préavalenz liegt mit 6,5 pro 10.000 Geborene unveran-
dert zu den Vorjahren leicht oberhalb des Konfidenzinter-
valls der europdischen Vergleichsdaten.

In Bezug auf die ermittelte Prévalenz in Sachsen-Anhalt
liegt der Wert im Bereich der Basispravalenz. In den Jah-
ren 2001, 2002, 2004 und 2005 wurden in Sachsen-
Anhalt hohe und in den folgenden Jahren niedrige Préva-
lenzen beobachtet. Dies schldgt sich in dem in Abbildung
45 (Seite 64) dargestellten absteigenden Trend fur die
Hydrocephalie nieder. Uber die Jahre 2001-2013 errech-
net sich eine durchschnittliche Veranderung der Prava-
lenz von -5,38 % pro Jahr (Kapitel 12.37). Bezieht man
jedoch in diese Betrachtung weitere Vorjahre mit ein, so
relativiert sich der berechnete absteigende Trend, die
Werte der Vorjahre liegen im Bereich der durchschnittli-
chen Pravalenz. Der weitere Verlauf bleibt daher zu beob-
achten.

zusétzliche Angaben:

3 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes

nach 7 Tagen verstorben
7 x induzierter Abort

7 x mannlich
4 x weiblich

7 x MCA
4 x isoliert

Congenitale Hydrocephalie (Q03.)

Sieben Schwangerschaften wurden vorzeitig beendet.
Der friheste induzierte Abort wurde in der 18. SSW
durchgefiihrt, zwei in der 23. SSW. Uberwiegend bestan-
den zusatzliche cerebrale Anomalien.

In nur vier Fallen handelte es sich um einen isolierten
Hydrocephalus und in sieben Fallen waren Begleitfehlbil-
dungen auffallig.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Down-Syndrom mit: Plexuszyste

- Edwards-Syndrom mit: Kleinhirndysplasie, Agenesie
des Kleinhirwurms, fehlenden kndéchernen Gehdrgén-
gen, Choanalstenose, VSD, Hufeisenniere, Cholesta-
se, Hepatomegalie, bds. Hydrocele, Nabelhernie, Her-
nia inguinalis rechts beim Friihgeborenen

- Triple X-Syndrom

- autosomale Duplikatur mit: bds. dysplastischen Nie-
ren, VSD, fehlendem Vermis cerebelli

- Spalte des weichen Gaumens, septooptische Dyspla-
sie, hypoplastisches Septum pellucidum, DUP |. Gra-
des links, Torticollis muscularis, verkiirztes Zungen-
béndchen, kraniofaciale Dysmorphie mit hoher Stirn

- Corpus callosum Agenesie, Mittelliniendefekt des
Schéadelknochens, Sattelnase, Hypertelorismus

- Kleinhirnhypoplasie

100 | B
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Abb. 13: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
congenitaler Hydrocephalie in der Erfassungsregion
seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit congenitalem Hydrocephalus pro 1.541 Gebore-
ne beobachtet.
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12.7

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

Fir das Jahr 2013 wurde bei zwei Geborenen eine Holo-
prosencephalie gemeldet.

Die Préavalenz liegt mit 1,2 pro 10.000 Geborene in der
GrolRenordnung der Vorjahre und nur leicht unter der
Basispravalenz der Jahre 2001-2012 (1,7 pro 10.000
Geborene).

Im Vergleich mit den EUROCAT-Daten liegt Sachsen-
Anhalt im Durchschnitt im Konfidenzintervall.

zusétzliche Angaben:

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

Es erfolgte bei einer Schwangerschaft in der 22. SSW ein
induzierter Abort nach postnataler Diagnostik. Im anderen
Fall haben wir keine Angaben zu mdéglichen Schwanger-
schaftskomplikationen oder prénataler Diagnostik.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Kilinefelter-Syndrom

- Corpus callosum Hypoplasie, akzessorische Brust-
warze links, Sacralgriibchen
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Abb. 14: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Arhinencephalie/Holoprosencephalie in der Erfas-
sungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Arhinencephalie / Holoprosencephalie pro 8.475
Geborene beobachtet.
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*[** Zentren mit niedrigster bzw. hdchster Pravalenz/10.000 Geborene

2013 wurden zwei Lebendgeborene mit Microphtalmus
gemeldet.

Die Pravalenz liegt mit 1,2 pro 10.000 Geborene im Kon-
fidenzintervall der Vorjahre bei einer Basispravalenz der
Jahre 2001-2012 von 0,76 pro 10.000 Geborene.

zusétzliche Angaben:

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

In beiden Fallen waren Begleitfehlbildungen auffallig bzw.
in einem Fall war eine Chromosomenaberration die Ursa-
che.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Patau-Syndrom mit: Corpus callosum Agenesie, bds.
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte und postaxialer Hexa-
dactylie, Dextrokardie, Skalpdefekten

- Lippen-Kiefer-Gaumenspalte rechts, bds. Blindheit
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Abb. 15: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Anophthalmie/Microphthalmie in der Erfassungsregion
seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Anophthalmie/Microphthalmie pro 8.475 Gebo-
rene beobachtet.
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12.9  Microtie/Anotie (Q16.0/Q17.2)

Im Jahr 2013 wurde ein Kind mit Anotie (Gehdrgangsatre-
sie) und zwei Kinder mit Microtie und Ohrmuscheldyspla-
sie Typ Il gemeldet.

Die Pravalenz betragt 1,8 pro 10.000 Geborene und liegt
im Konfidenzintervall.

Fir diese Indikatorfehlbildung stehen keine EUROCAT-
Vergleichsdaten zur Verfiigung.

zusétzliche Angaben:

In allen drei Féllen wurden begleitende Hoérstérungen
gemeldet

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Schallleitungsstodrung (rechts Schallleitungsblock) bei
fehlendem rechten knéchernem Gehodrgang

- Schallleitungsstérung (rechts 30 dB, links 70 dB) bei
fehlendem linkem knéchernem Gehdérgang

- Hérstérung und auriculdres Anhéngsel links
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Abb. 16: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Microtie/Anotie in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Microtie / Anotie pro 5.650 Geborene beobach-
tet.
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12.10 Fallot-Tetralogie (Q21.3)

kreisfreie Stédte:
1 x Halle 3 6,2 T
2 x Magdeburg

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel 3 2,5 ©
1 x Bérde
1 x Saalekreis

- 3,15 184505

- 328 2,44-432

- 325 2,52- 4,12

3,00-332

. 3.20 1,97 S Portugal*
5,16 Mainz (Germany)™

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

Mit sechs gemeldeten Féllen liegt die Prévalenz fir die
Fallot-Tetralogie mit 3,5 pro 10.000 Geborene genau im
Erwartungsbereich der Vorjahre.

Die Gegenuberstellung mit den EUROCAT-Daten zeigt,
dass die durchschnittliche Prévalenz exakt im Bereich der
anderen europaischen Vergleichsregister liegt.

zusatzliche Angaben:

6 x Lebendgeborenes

4 x méannlich
2 x weiblich

5 x MCA
1 x isoliert

Es Uiberwiegt das méannliche Geschlecht.

Die Kinder kamen zwischen der 34. und 40. SSW lebend
zur Welt. Pranatal auffallig waren drei Feten und in zwei
Fallen gab es keine préanatale Diagnose, die Information
dazu fehlt in einem Fall. In finf Fallen erfolgte die Korrek-
tur postnatal, in einem Fall gab es dazu keine Angaben.

Der Herzfehler trat einmal isoliert auf, einmal war eine
Chromosomenaberration die Ursache und in vier Fallen
konnten weitere Begleitfehlbildungen festgestellt werden.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Down-Syndrom mit: akzessorischem rechten Dau-
men, Canalis atrioventricularis communis, ASD II,
h&modynamisch wirksamem PDA bei Reifgeborenem

- Choanalstenose, enge Pharynx mit funktioneller
Larynxobstruktion, Tracheal bronchus rechts, PFO
beim Reifgeborenen, Persistenz der linken Vena cava
superior, hypoplastischer rechter Daumen, Cataract
bds., eingesunkene Nasenwurzel

- Microcephalie, PFO bei Reifgeborenem

- ASD, hdmodynamisch wirksamer PDA bei Reifgebo-
renem, Fehlbildung der Koronargefalie

- postaxial akzessorischer Finger links

7.0

6,0

50

4,0 ] — —

30

20

ammam

Prévalenz/10.000 Geborene

01 | 02 |
P 27 | 34 29 23 64 4
BP| 32 | 32 | 3

Abb. 17 Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Fallot-Tetralogie in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Fallot-Tetralogie pro 2.825 Geborene beobach-
tet.
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12.11 Transposition der groRen GefédRRe - TGA (Q20.1/Q20.3)

Die Kinder kamen regulér zwischen der 36. und 41. SSW
zur Welt. In keinem Fall wurden préanatale Befunde
gemeldet.

Das mannliche Geschlecht liberwiegt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Uibergeordnete Syndrome:

- Rechtsaortenbogen, Fehlbildung der rechten Koronar-
arterie, PFO bei Reifgeborenem

- VSD, PFO bei Reifgeborenem

- PFO bei Reifgeborenem, Knickful® links

- PFO bei Reifgeborenem
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Abb. 18: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei

Eine Transposition der groRen GefalRe wurde uns 2013 Transposition der groen GeféRe in der Erfassungsre-

von sieben Geborenen gemeldet. gion seit 2001

Die Préavalenz liegt mit 4,1 pro 10.000 Geborene im

Bereich der Vorjahre. Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Transposition der groRen Gefalle pro 2.421

zusétzliche Angaben: Geborene beobachtet.
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12.12 Linksherzhypoplasie-Syndrom (Q23.4)

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

Far 2013 wurde uns ein Fet mit hypoplastischem Links-
herzsyndrom gemeldet.

Die Pravalenz fir dieses Jahr liegt mit 0,6 pro 10.000
Geborene unter dem Erwartungswert der Vorjahre.

In der Gegenuiberstellung mit den EUROCAT-Daten zeigt
sich auch hier ein deutlich niedrigerer Wert als laut Konfi-
denzintervall zu erwarten war.

zusatzliche Angaben:

Es erfolgte eine Beendigung der Schwangerschaft nach
pranataler Diagnostik in der 20. SSW. In der Histologie
bestatigte sich eine Aortenatresie als Ursache.
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Abb. 19: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Linksherzhypoplasie-Syndrom in der Erfassungs-
region seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Linksherzhypoplasie-Syndrom pro 16.950
Geborene beobachtet.
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12.13 Aortenisthmusstenose (Q25.1)

kreisfreie Stadte:
1 x Magdeburg k il “L

Landkreise:

1 x Burgenlandkreis

2 x Borde 5
1 x Jerichower Land

1 x Stendal

4,1 o

- 445 2,85-6,62

- 4,89 385-6,12

- 478 389-577

1,25-1,40

. 1,82 024 S Portugal*
3,54 Vaud (Switzerland)**

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

Mit sechs gemeldeten Kindern ist die Zahl der Aortenisth-
musstenose gegentiber den Vorjahren leicht riicklaufig.
Die Pravalenz liegt mit 3,5 pro 10.000 Geborene auch
etwas unterhalb des 12-Jahres-Konfidenzintervalls.

Der Vergleich mit EUROCAT-Daten spiegelt wider, dass
gerade die Aortenisthmusstenose der pranatalen Dia-
gnostik im klinischen Alltag nicht zuganglich ist und oft im
europaischen Vergleich auch nicht primar in der Entbin-
dungseinrichtung auffallt. Somit wird sie zum Teil auch
erst nach Entlassung aus der Entbindungsklinik nach dem
physiologischen Ductus-Verschluss auffallig und entgeht
damit einigen europaischen Registern. Als Fazit liegt die
mittlere europaische Pravalenz iber die Jahre 2001-2012
deutlich unter der hier dokumentierten. Hinzu kommt,
dass sich in Sachsen-Anhalt das Pulsoximetrie-Screening
in den Geburtskliniken durchgesetzt hat und damit der
Anteil der spat diagnostizierten kritischen Herzfehler nur
auf Einzelfalle beschrankt bleibt.

zusétzliche Angaben:

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

4 x mannlich
2 x weiblich

5x MCA
1 x isoliert

Im Geschlechtsvergleich (berwiegt das mannliche
Geschlecht.

Alle sechs Kinder kamen lebend zur Welt. In einem Fall
war bereits pranatal der Verdacht auf eine Coarctation der
Aorta gestellt worden und postnatal wurde dies auch im
Sinne eines Shone-Komplex und Beteiligung des links-
ventrikuldren Ausflusstraktes bestatigt. So waren in funf
Fallen weitere Fehlbildungen festzustellen und nur in
einem Fall trat die Aortenisthmusstenose isoliert auf.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Potter-Sequenz, Choanalstenose bds., Trikuspidalin-
suffizienz, Mitralklappeninsuffizienz, Lungenhypopla-
sie, tiefsitzende, dysplastische Ohren

- Plagiocephalie, bikuspidale Aortenklappe, Mitralklap-

peninsuffizienz Ill. Grades, Endokardfibroelastose,
PFO beim Reifgeborenen, linksventrikuldre Myokard-
hypertrophie

- Hypoplasie der Aorta, bikuspidale Aortenklappe, links-
ventrikulare Myokardhypotrophie, PFO beim Friihge-
borenen

- Pulmonalklappenstenose, retardierte Huftreife bds.

- PFO, retardierte Huftreife links, DUP |. Grades bds.
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Abb. 20: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Aortenisthmusstenose in der Erfassungsregion seit
2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Aortenisthmusstenose pro 2.825 Geborene
beobachtet.
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12.14 Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (Q36./Q37.)

kreisfreie Stadte:

2 x Dessau-Roflau
3 x Halle

3 x Magdeburg

8 16,6 ©

Landkreise:

4 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Burgenlandkreis
2 x Borde

2 x Harz

1 x Jerichower Land

1 x Mansfeld-Sidharz
1 x Saalekreis

4 x Salzlandkreis

2 x Stendal

18 14,8 ©

- 14,47 11,44 - 18,05
- 13,58 11,91 - 15,48
- 13,81 12,34 - 15,45
8,60 - 8,98
. 8,79 427 S Portugal*
14,31 Odense (Denmark)**

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

Im Jahr 2013 wurden 26 Geborene mit Lippen- und Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte gemeldet.

Die berechnete Pravalenz ist mit 15,3 pro 10.000 Gebore-
ne noch im Konfidenzintervall der Vorjahre.

Die Gegenuberstellung mit den EUROCAT-Daten zeigt,
dass die Pravalenz im oberen Drittel der Werte der euro-
paischen Zentren liegt.

Es Uberwiegt die isolierte orofaciale Spaltbildung in 18
Fallen, bei acht Geborenen war eine Chromosomenaber-
ration als Ursache oder weitere Begleitfehlbildungen auf-
fallig. Insbesondere die Kombination mit einer relevanten
Hoérstérung wurde in vier Fallen gemeldet.

In 16 Fallen handelte es sich um eine Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte, in sieben Fallen um eine Oberlippenspalte,
zweimal trat eine Lippen-Kiefer-Spalte auf und einmal
wurde eine Lippen-Gaumen-Spalte angegeben. Dabei
war die Spaltbildung bei 13 Geborenen einseitig und bei
sechs Geborenen beidseitig (keine Angabe in sieben Fal-
len).

Die Kinder kamen zwischen der 32. und 41. SSW zur
Welt. Bei zusatzlich pranatal erkannter komplexer cere-
braler Fehlbildung erfolgte in einem Fall ein induzierter
Abort in der 18. SSW.

zusétzliche Angaben:

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

17 x mannlich
8 x weiblich
1 x keine Angabe

8 x MCA
18 x isoliert

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: Kleinhirnhypoplasie, VSD,
ASD I, Fehleinmiindung der Lungenvenen, PDA beim
Reifgeborenen, TintenléscherfiiRen, prominenter
Klitoris, DUP |.Grades bds., retardierter Hiftreife
rechts, Fingerfehlstellungen, auriculdren Anhangseln
bds., kraniofacialer Dysmorphie mit tiefsitzenden, dys-
plastischen Ohren und Epicanthus internus

- Patau-Syndrom mit: Microphthalmie, Corpus callosum
Agenesie, bds. postaxialer Hexadactylie, Dextrokar-
die, Skalpdefekten

- Orbitalzysten und Blindheit bds. bei Agenesie des lin-
ken Auges und Microphthalmus rechts

- Hydranencephalie

- Kombinierte Schallleitungs- und -empfindungsstérung
(rechts 40 dB, links 30 dB)

- Schallleitungsstorung (bds. 45 dB)

- Schallleitungsstodrung (bds. 30 dB)

- Schallleitungsstérung bds.

16,0

12,0

80

Pravalenz/10.000 Geborene
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Abb. 21: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte in der Erfas-
sungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Lippen- bzw. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte pro
652 Geborene beobachtet.
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12.15 Gaumenspalte (Q35.1/Q35.3/Q35.5/Q35.9)

kreisfreie Stadte:
1 x Halle 6,2
2 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Harz

1 x Jerichower Land 10 8,2 ©
2 x Saalekreis

2 x Salzlandkreis

2 x Stendal

4,99 - 9,67

7,92 6,67 - 9,39
7,69 6,62 - 8,93
5,63 - 5,94

5,78 2,99 Valencia Region
(Spain)*
10,85 Malta**

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

Die Gaumenspalte wurde im Jahr 2013 bei 13 Geborenen
gemeldet.

Die berechnete Pravalenz liegt mit 7,7 pro 10.000 Gebo-
rene exakt im Mittel der Vorjahre.

Damit ergibt sich fir den europédischen Vergleich der
EUROCAT-Zentren fiir die Gaumenspalten, wie bei den
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalten, eine Haufig-
keit im oberen Drittel.

In den Jahren 2001, 2002, 2005 und 2006 wurden hohe
Pravalenzen beobachtet und in den folgenden fuinf Jahren
niedrige. In Abbildung 45 (Seite 64) ergibt sich daher fir
den Zeitraum von 2001-2013 ein scheinbar absinkender
Trend fur die Indikatorfehlbildung Gaumenspalte. Erwei-
tert man jedoch den Bewertungszeitraum, so zeigen sich
auch in den Jahren vor 2001 starke Schwankungen in der
Pravalenz, so war z. B. die Pravalenz 1996 niedriger als
im Jahr 2008. Da in den beiden letzten Jahren Pravalen-
zen unauffallig im Konfidenzintervall der Basispravalenz
beobachtet wurden, bleibt zu beobachten, ob auch kinf-
tig ein Trend auszumachen ist.

zusétzliche Angaben:

11 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort
1 x Totgeborenes

6 x mannlich
7 x weiblich

7 x MCA
6 x isoliert

Die Gaumenspalte trat in sechs Fallen isoliert auf und in
sieben Fallen wurden Begleitfehlbildungen gemeldet

Elf Kinder kamen regulér zwischen der 36. und 40. SSW
zur Welt. Ein reifes Kind kam mit zuséatzlicher cerebraler
Fehlbildung in der 40. SSW tot zur Welt. Bei pranatal
erkannten komplexen Fehlbildungen erfolgte in einem
Fall in der 22. SSW der induzierte Abort.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Uibergeordnete Syndrome:

- Smith-Lemli-Opitz-Syndrom mit: Canalis atrioventricu-
laris communis, Hypoplasie der Aorta, bds. unvoll-
standig gelappter Lunge, Hexadactylie beider FiiRe,
bds. postaxial akzessorischem Finger und Klinodacty-
lie des 5. Fingers, Uvulaspalte, mandibulérer Micro-
gnathie, Epicanthus internus, tiefsitzenden Ohren,
gespaltenem Scrotum

- Microcephalie, Hufeisenniere und DUP Il. Grades bds.,
mandibulare Micrognathie, Glossoptose

- Hydrocephalus internus, septooptische Dysplasie,
hypoplastisches Septum pellucidum, DUP |. Grades
links, Torticollis muscularis, verkiirztes Zungenband-
chen, kraniofaciale Dysmorphie mit hoher Stirn

- fetales Alkoholsyndrom

- Acrocephalie, mandibulédre Micrognathie

- Subluxation des linken Hiuftgelenkes, mandibulare
Micrognathie, Zéhne beim Neugeborenen

- postaxial akzessorischer Finger bds.

Prévalenz/10.000 Geborene

00 =5 [ 02 | 03 04 | 05 | 06 | 07 08 | 09 | ‘10 | 11 1
P 137 | 96 64 63 98 111 68 45 52 46 53 88
BP| 7.7 | 77 | 77 | 77 | 77 | 77 | 77 | 77 | 77 | 77 | 77 | 77 | 77

~
S

Abb. 22: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gaumenspalte in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Gaumenspalte pro 1.304 Geborene beobachtet.
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12.16 Choanalatresie (Q30.0)

zusétzliche Angaben:

20

05

Prévalenz/10.000 Geborene

0,0
! I 5 5 g o
P 00 00 06 06 12 00 00 00 00 17 06 00 06
BP 04 | | 2 ; ; 2 ; X ;

Abb. 23: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Choanalatresie in der Erfassungsregion seit 2001

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

Die seltene Fehlbildung der Choanalatresie trat 2013 bei Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
einem Kind isoliert auf. mit Choanalatresie pro 16.950 Geborene beobach-
Die berechnete Pravalenz betragt 0,6 pro 10.000 Gebore- tet.

ne. Sie liegt im Konfidenzintervall der letzten zwdlf Jahre.

Im europaischen Vergleich liegen die Daten im Mittelfeld
der EUROCAT-Zentren.
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12.17 Oesophagusatresie/-stenose/-fistel (Q39.0-Q39.4)

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

Fir das Jahr 2013 wurden vier Kinder mit Oesophagus-
atresie gemeldet.

Die berechnete Pravalenz liegt mit 2,4 pro 10.000 Gebo-
rene innerhalb des Konfidenzintervalls der 12-Jahres-
Pravalenz der Jahre 2001-2012 (2,9 pro 10.000 Gebore-
ne).

Von EUROCAT ist fiir die Jahre 2001-2012 ebenfalls eine
Pravalenz im Mittel der verschiedenen Zentren von 2,4
pro 10.000 Geborene ermittelt worden.

zuséatzliche Angaben:

Die Kinder kamen regulér zwischen der 37. und 40. SSW
zur Welt. Nur in einem Fall war bereits pranatal die Ver-
dachtsdiagnose gestellt worden. Es traten keine Begleit-
fehlbildungen auf. Richtungsweisend war ein Polyhy-
dramnion.

50

4,0 |

3,0

2,0 |

Prévalenz/10.000 Geborene

1,0

00—
P 33
BP 29

Abb. 24: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel in der Erfassungs-
region seit 2001

02 [ 03 | 04 | 05 | 06 0
28 | 23 | 34 23 | 12 28
29 | 29 | 29 29 29 29

08 | 09 | 1 1 12 |13
39 | 23 | 29 24 47 24
29 | 29 | 29 29 29 29

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Oesophagusatresie/-stenose/-fistel pro 4.238
Geborene beobachtet.
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12.18 Diinndarmatresie/-stenose (Q41.1/Q41.2/Q41.8/Q41.9)

In einem Fall trat die Atresie isoliert auf, in einem Fall
lagen Begleitfehlbildungen vor.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Porencephalie, bds. Processus vaginalis peritonei
und retardierte Huftreife

4,0

30

2,0

Prévalenz/10.000 Geborene

00

01 [ 02 | 03 | 04 | 05 | 06 | 07 | 08 | 09 | ‘10 | ‘11 | ‘12 | ‘13
Pl 16 28 18 34 17 | 12 23 | 11 | 12 06 18 35 12
BP[ 19 | 1,9 19 | 19 19 |19 19 | 19 19 | 19 19 19 19

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

*[** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Pravalenz/10.000 Geborene seit 2001

Im Jahr 2013 wurden nur zwei Kinder mit einer Diinndarm- Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
atresie erfasst. mit Dinndarmatresie/-stenose pro 8.475 Geborene
Die Prévalenz liegt mit 1,2 pro 10.000 Geborene nur mini- beobachtet.

mal unterhalb des Konfidenzintervalls der letzten zwolf

Jahre.

zusétzliche Angaben:
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12.19 Rectum- und Analatresie/-stenose (Q42.0-Q42.3)

kreisfreie Stadte:
1 x Halle 4,2
1 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Harz

1 x Mansfeld-Siidharz 4 33 N
1 x Saalekreis

1 x Salzlandkreis

- 4,06 -8,38

- 5,02 397-627

- 5,26 4,38-6.29

2,91-3,13

. 3,02 1,34 S Portugal*
7,42  Styria (Austria)**

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

Im Jahr 2013 wurden sechs Geborene mit Rectum- und
Analatresie gemeldet.

Die berechnete Pravalenz ist mit 3,5 pro 10.000 Gebore-
ne nun weiter riicklaufig zum maximalen Wert im Jahr
2008. Sie liegt unter dem Konfidenzintervall der letzten
zwolf Jahre.

Die Jahrespravalenz ist im Vergleich der EUROCAT-Zen-
tren im Mittelfeld zu finden, liegt jedoch (iber dem entspre-
chenden Konfidenzintervall der Jahre 2001-2012.

zusétzliche Angaben:

3 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x Spontanabort
1 x induzierter Abort

3 x mannlich
3 x weiblich

4 x MCA
2 x isoliert

Bei allen gemeldeten Féllen handelt es sich um eine Anal-
atresie, viermal trat diese ohne und zweimal mit Fistel auf.
In zwei Fallen fielen bereits préanatal Begleitfehlbildungen
auf. Zweimal trat die Analatresie isoliert auf und es gab
pranatal keine Auffalligkeiten. In einem Fall erfolgte ein
induzierter Abort in der 18. SSW.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Klinefelter-Syndrom mit: Potter-Sequenz (bilaterale
Nierenagenesie), Hypospadie, nichtdeszendierten
Hoden, Turricephalie, ASD, hamodynamisch nicht
wirksamem PDA bei Reifgeborenem, kraniofacialer
Dysmorphie mit tiefsitzenden Ohren

- V8D

- Cytomegalie

- Subluxation des rechten Hiiftgelenkes, retardierte
Hiftreife links

80

6,0

4,0

20

Prévalenz/10.000 Geborene

2 01 | 02 | 03 [ 04 | 05 | ‘06 | O
P | 27 | 56 | 00 | 46 | 52 | 59 74
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08 | 09 | 10 | 11 | 12 | ‘13
84 | 75 | 63 | 53 | 41 | 35
53 | 53 | 58 | 53 | 53 | 53

Abb. 26: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Rectum- und Analatresie/-stenose in der Erfassungs-
region seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Rectum- und Analatresie/-stenose pro 2.825
Geborene beobachtet.

N
»
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12.20 Hoden, nicht descendiert (Q53.1-Q53.9)

kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-Roflau
3 x Halle

2 x Magdeburg

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Borde
2 x Harz & 7
1 x Mansfeld-Stidharz
2 x Saalekreis
1 x Salzlandkreis

6 12,5 ©

12,27 - 19,08
3,85-6,12
6,53 - 8,83

keine Angaben

Im Jahr 2013 wurde bei 14 Knaben ein Maldescensus
testis gemeldet.

Die Prévalenz wurde mit 8,3 pro 10.000 Geborene unver-
andert zum Vorjahr berechnet.

Da gerade der Maldescensus testis bei Friihgeborenen
noch einen physiologischen Zustand darstellen kann, ist
eine korrekte Klassifikation sehr wichtig. Wir schlieRen
hier nur Reifgeborene ein.

In elf Fallen traten keine weiteren Fehlbildungen auf. Bei
drei Knaben wurde ein Maldescensus beidseits, bei sie-
ben Knaben einseitig links und bei drei einseitig rechts
gemeldet. Bei einem Knaben wurde ein einseitiger Mal-
descensus testis ohne Seitenangabe gemeldet.

Eine Routineerfassung tiber die EUROCAT-Daten erfolgt
nicht. Eine Erfassung ist aufgrund des passageren ,phy-
siologischen Zustandes® nicht eindeutig. Eine Uber- oder
Untererfassung erscheint unausweichlich. Deshalb liegen
keine Vergleichsdaten vor.

zuséatzliche Angaben:

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

14 x mannlich

3 x MCA
11 x isoliert

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Klinefelter-Syndrom mit: Potter-Sequenz (bilaterale
Nierenagenesie), Analatresie, Hypospadie, Turrice-
phalie, ASD, hdmodynamisch nicht wirksamem PDA
bei Reifgeborenem, kraniofacialer Dysmorphie mit
tiefsitzenden Ohren

- Microcephalie

- Hernia inguinalis rechts beim Reifgeborenen, Rectus-
diastase, kraniofaciale Dysmorphie mit tiefsitzenden
Ohren und flacher Nase
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15,0 B

12,0

6,0

30 ”
00 1 1 = 1 1 1 X e
01 | 02 03 | 04 | 05 | 06 07 | 08 | 09 | ‘10 | 11 | ‘12 | 1

P 49 73 152 69 173 94 57 22 46 63 35 82 83
BP 76 | 76 76 76 16 16 76 76 76 | 16 | 76 76 | 76
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Abb. 27: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
nicht descendierten Hoden in der Erfassungsregion
seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit nicht descendierten Hoden pro 1.211 Geborene
(auf 615 Knaben) beobachtet.
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12.21

kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-RoRlau

3 x Halle 7 14,6 \
3 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Anhalt-Bitterfeld

2 x Burgenlandkreis

4 x Harz

1 x Jerichower Land [ g ‘L
2 x Mansfeld-Stdharz

2 x Saalekreis

2 x Salzlandkreis

- 20,78 17,35 - 24,82
- 18,54 16,56 - 20,75
- 19,12 17,36 - 21,04
17,16 - 17,69
. g2 4,03 Northem England (UK)*
3751 Malta*

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

Eine Hypospadie wurde 2013 in 22 Fallen gemeldet.

Die Jahrespréavalenz liegt mit 13,0 pro 10.000 Geborene
unter dem Konfidenzintervall der Vorjahre und ist die
niedrigste in den letzten zwdlf Jahren. Fir Sachsen-
Anhalt ist somit ein absteigender Trend zu beobachten
(Kapitel 12.37).

Die Gegenlberstellung mit den EUROCAT-Daten zeigt
die Jahrespravalenz unterhalb der mittleren europaischen
Haufigkeit der Jahre 2001-2012. Eine aktuelle
EUROCAT-Studie fasst diese Beobachtung auch fir die
Jahre 2001-2010 zusammen, es konnte kein fallender
Trend festgestellt werden (bisher unverdéffentlichte
EUROCAT-Daten).

zusétzliche Angaben:

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

22 x mannlich

6 x MCA
16 x isoliert

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

Es war in 16 Fallen lediglich eine Hypospadie ohne weite-
re Fehlbildungen aufféllig. Bei 17 Knaben handelte es
sich um eine glandulére Hypospadie und bei flinf Knaben
lagen keine weiteren Angaben zum Schweregrad vor.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

{ibergeordnete Syndrome:

- Klinefelter-Syndrom mit: Potter-Sequenz (bilaterale
Nierenagenesie), Analatresie, nichtdeszendierten
Hoden, Turricephalie, ASD, hamodynamisch nicht
wirksamem PDA bei Reifgeborenem, kraniofacialer
Dysmorphie mit tiefsitzenden Ohren

- cerebrale Meningocele

- Stenose der rechten Arteria pulmonalis, ASD Il, DUP
|. Grades rechts, Macrocephalie

- Arachnoidalzyste, Persistenz der linken Vena cava
superior

- Cytomegalie, PFO bei Friihgeborenem

- KlumpfiiRe
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Abb. 28: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Hypospadie in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Hypospadie pro 770 Geborene (392 Knaben)
beobachtet.
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12.22 Epispadie (Q64.0)
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Abb. 29: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Epispadie in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt kein
Kind/Fet mit Epispadie beobachtet.

2013 ist im drittten Jahr in Folge keine Epispadie gemel-
det worden.
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12.23 Indifferentes Geschlecht (Q56.)

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Mitralklappeninsuffizienz, hdmodynamisch wirksamer
PDA beim Friihgeborenen, beidseitige Hernia ingui-
nalis, Nabelhernie, Hydrocele rechts, gespaltenes
Scrotum, Micropenis

Prévalenz/10.000 Geborene
°
3

o1 [ 02 |
Pl o5 | 17 |
BP| 05 | 05 |

Abb. 30: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
indifferentem Geschlecht in der Erfassungsregion seit
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*[** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Pravalenz/10.000 Geborene 2001

Fur das Jahr 2013 wurde ein Neugeborenes mit indiffe- Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
rentem Geschlecht gemeldet. mit indifferentem Geschlecht pro 16.950 Geborene
Die berechnete Pravalenz liegt mit 0,6 pro 10.000 Gebo- beobachtet.

rene im Mittel der berechneten Basispravalenz der Jahre

2001-2012.

Im EUROCAT-Vergleich liegt die hier berechnete Jahres-
pravalenz leicht unter dem Mittel der anderen europai-
schen Register tber die Jahre 2001-2012.

zusétzliche Angaben:
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12.24 Potter-Sequenz (Q60.6)

Prévalenz Trend im
Anzahl /10.000 Vergleich zur

Geborene  Basispravalenz

kreisfreie Stédte: 1 21 o

1 x Halle

Landkreise:

1 x Borde

1 x Harz

1 x Jerichower Land 2 L T

1 x Mansfeld-Sidharz

1 x Saalekreis

Sachsen-Anhalt 6 35 T

Potter-Sequenz (2001 bis 2012)

Basisprévalenz Konfidenzintervall (KI von 95%)
/10.000 Geborene /10.000 Geborene
Stadte 1,86 0,89 - 3,41
Landkreise 2,00 1,36 - 2,83
Region 1,96 1,41 -2,66
1,10-1,24
EUROCAT 1,17

0,53 S Portugal®
5,44 Mainz (Germany)**

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

Die Potter-Sequenz wurde 2013 bei sechs Geborenen
gemeldet.

Die berechnete Jahrespravalenz stellt mit 3,5 pro 10.000
Geborene den Maximalwert im Vergleich der Jahre 2001-
2012 dar und liegt oberhalb des Konfidenzintervalls.

Verglichen mit den anderen EUROCAT-Registern ist die
aktuelle Jahrespravalenz im oberen Drittel einzuordnen.
Die Pravalenz von 2013 lberschreitet das entsprechende

Es lag in vier Féllen eine bilaterale Nierenagenesie vound
in zwei Fallen wurden beidseits funktionslose multi-
zystisch-dysplastische Nieren gemeldet.

In einem Fall erfolgte bei einer unbekannten Schwanger-
schaft bis zur 25. SSW eine Valsartan-Einnahme durch
die Schwangere und bei Feststellung der Schwanger-
schaft war pranatal ein Anhydramnion auffallig. Eine chro-
nische Niereninsuffizienz machte die Peritonealdialyse
postnatal bei dem Kind notwendig.

In vier Fallen wurde pranatal eine beidseitige Nierenage-
nesie diagnostiziert. Es erfolgte in einem Fall der induzier-
te Abort in der 20. SSW.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Klinefelter-Syndrom mit: Analatresie, Hypospadie,
nichtdeszendierten Hoden, Turricephalie, ASD, hdmo-
dynamisch nicht wirksamem PDA bei Reifgeborenem,
kraniofacialer Dysmorphie mit tiefsitzenden Ohren

- Choanalstenose bds., Trikuspidalinsuffizienz, Mitral-
klappeninsuffizienz, Koarktation der Aorta, dysplasti-
sche Ohren, mandibulére Micrognathie

- Microcephalie

- Embryofetopathie durch Valsartan, weit klaffende
Schadelnéhte

- Klumpfufie, Potter-Facies mit dysplastischen, tiefsit-
zenden Ohren, Epicanthus internus, mandibularer
Retrognathie und flacher Nase

4,0

35 —

3.0

25

2,0

Konfidenzintervall deutlich.

zusétzliche Angaben:

Prévalenz/10.000 Geborene

ALl

‘01 0: 0 0: '05 "06 ‘07 0: 0 1 1 12 1

JIX tegenggegorenes P 11 23 29 34 06 12 06 28 29 23 24 | 12 35
X Leben ge orenes BP 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0 2,0
SRR bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x induzierter Abort Abb. 31: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
% meeh Potter-Sequenz in der Erfassungsregion seit 2001
Geschlecht L
3 x weiblich
Anzahl isolierter 5 x MCA Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
e 1|2 liett mit Potter-Sequenz pro 2.825 Geborene beobachtet.

HINWEIS

ACE-Hemmer und Sartan-Fetopathie: Was ist das?

Die Substanzgruppe der Sartane ist eine Weiterentwicklung der ACE-Hemmer. Vornehmlich in der antihypertensiven
Therapie eingesetzt, haben sie aber auch eine fruchtschadigende Wirkung bei Medikation in der zweiten Schwanger-
schaftshalfte. Der vermutete Pathomechanismus beider Substanzgruppen ist eine Perfusionsstorung der fetalen Orga-
ne, insbesondere der Nieren, da sie das Renin-Angiotensin-System an unterschiedlichen Stellen unterbrechen. Eine
Folge der fetalen Nierenschadigung ist die Oligurie intrauterin. Da die Fruchtwasserproduktion ab dem zweiten Trime-
non Uberwiegend von der Urinausscheidung des Feten abhéngt, kann klinisch im pranatalen Ultraschall ein Oligohy-
dramnion auffallen. Dieses fihrt zur Ausbildung einer Potter-Sequenz mit Lungen- und Thoraxhypoplasie, Gliedma-
Renverkrimmungen, charakteristischer Facies und allen daraus resultierenden Problemen. Postnatal zeigen die Kin-
der ein nur zum geringen Teil reversibles Nierenversagen. Zusatzlich besteht eine Hypoplasie/Dysplasie der Schadel-
knochen bei unzureichender Verknécherung des Schédels (dieses konnte auch nur als ,klaffende Schadelnahte® auf-
fallen).

Fir weitere detaillierte Auskiinfte empfehlen wir die Informationsseite des Pharmakovigilanz- und Beratungszentrums
fur Embryonaltoxikologie (www.embryotox.de).
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12.25 Nierenagenesie, einseitig (Q60.0/Q60.2)

Die Nierenagenesie betraf sechsmal die linke Niere und
dreimal die rechte Niere. In sechs Féallen lagen keine wei-
teren Begleitfehlbildungen vor.

Bereits pranatale Auffalligkeiten waren in sechs Fallen
richtungsweisend. In drei Féllen gibt es keine Angaben zu
pranatalen Befunden.

Bei pranatal festgestellter komplexer Fehlbildung und
dysplastischer Solitarniere erfolgte in einem Fall ein indu-
zierter Abort in der 18. SSW.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Arnold-Chiari-Syndrom mit: zweifacher dorsaler Spina
bifida, dysplastischer rechter Niere, Kyphoskoliose

- verschmolzene rechte Niere

- Doppelanlage der linken Niere

10,0

8,0 -

6,0

40

Prévalenz/10.000 Geborene

20

oo 01 | 02 | 03| 04 | 05 | 06 | ‘07 08 | 09 | ‘10 | ‘1 12 | 13
P |82 |79 |35 103 35 70 51 89 | 52 | 57 | 82 94 | 53
BP 69 | 69 69 69 69 69 69 69 69 69 69 69 69

Abb. 32: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
einseitiger Nierenagenesie in der Erfassungsregion
seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit einseitiger Nierenagenesie pro 1.883 Geborene
beobachtet.
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12.26 Zystennieren (Q61.1-Q61.9)

kreisfreie Stadte:

1 x Halle 2 42 )
1 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Harz 3 25 ¢

1 x Mansfeld-Stidharz
1 x Saalekreis

7,21-12,65

6,49-9,18

7,10 - 9,50

keine Angaben keine Angaben

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

Im Jahr 2013 wurden bei fiinf Geborenen Zystennieren
festgestellt.

Die berechnete Pravalenz ist mit 2,9 pro 10.000 Gebore-
ne der minimalste Wert in den letzten zwdlf Jahren und
liegt deutlich unterhalb des Konfidenzintervalls.

Bei sehr uneinheitlicher Klassifikation der Zystennieren
liegen seit 2006 keine Vergleichsdaten von EUROCAT
mehr vor.

zusatzliche Angaben:

3 x Lebendgeborenes
2 x induzierter Abort

2 x méannlich
3 x weiblich

3 x MCA
2 x isoliert

Es Uiberwiegt das weibliche Geschlecht.

In einem Fall handelte es sich um Zystennieren beidseits,
die anderen Félle betrafen eine multizystisch-dysplasti-
sche Niere einmal links bzw. dreimal rechts.

Bei pranatal festgestellter Kombination mit ZNS-Fehlbil-
dungen erfolgte ein induzierter Abort, einmal in der 18.
und einmal in der 19. SSW.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Arnold-Chiari-Syndrom mit: zweifacher dorsaler Spina
bifida, Agenesie der linken Niere, Kyphoskoliose

- autosomale Duplikation mit: VSD, Dandy-Walker-Syn-
drom, fehlendem Vermis cerebelli

- VSD, hdmodynamisch wirksamer PDA und PFO bei
Frihgeborenem, Nabelhernie
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8,0 —
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4,0

Prévalenz/10.000 Geborene
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Abb. 33: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Zystennieren in der Erfassungsregion seit 2001

09‘1

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Zystennieren pro 3.390 Geborene beobachtet.
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12.27 Ekstrophie der Harnblase (Q64.1)

08 -

06 |

04 | [
02 |
00 T ["02 [ 03[ 04 [ 05 [ 06 07 [ 08 | ‘09 [ 10 | 11 [ 12 | 13

P 00|00 00 00 12 00 00 00 06 00 00 12 00
BP 02 | 02 | 02 02 02 02 02 | 02 02 02 02 02 02

Prévalenz/10.000 Geborene

Abb. 34: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Ekstrophie der Harnblase in der Erfassungsregion seit
2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt kein
Kind/Fet mit Ekstrophie der Harnblase beobachtet.

2013 wurde keine Ekstrophie der Harnblase gemeldet.
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12.28 Préaaxiale Polydactylie (Q69.1/Q69.2)

Bei zwei Kindern lagen keine weiteren Begleitfehlbildung-
en vor. In drei Féallen war die rechte Hand und einmal die
linke Hand betroffen.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Down-Syndrom mit: Fallot-Tetralogie, Canalis atrio-
ventricularis communis, ASD I, hdAmodynamisch wirk-
samem PDA bei Reifgeborenem

- Plagiocephalie, VSD, Pulmonalklappenstenose, PFO
bei Reifgeborenem, Ektasie des Koronarsinus und der
rechten unteren Lungenvene, Phlebektasie, Anamie

8,0

6,0 |

1L

4,0 4

2,0 |

Prévalenz/10.000 Geborene

2013 wurden vier Kinder mit einer praaxialen Polydactylie oo bt L1 1L 1L 11 11 11 01 £1 H L L1 L]
gemeldet. A e T e e T e
Die Jahrespravalenz liegt mit 2,4 pro 10.000 Geborene M faafanfaslas[aaTaa [anaa[aa]as]as s
unter dem Konfidenzintervall der letzten zwdlf Jahre. Abb. 35: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei

préaaxialer Polydactylie in der Erfassungsregion seit
EUROCAT-Daten zum Vergleich liegen nicht vor. 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit praaxialer Polydactylie pro 4.238 Geborene
beobachtet.

zusétzliche Angaben:
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12.29 Reduktionsfehlbildungen, insgesamt - obere und untere
Extremitaten (Q71./Q72./Q73.)

kreisfreie Stadte:
1 x Halle
4 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Burgenlandkreis 6 4,9 J,
2 x Saalekreis

1 x Salzlandkreis

5,46 10,32

8,05 6,78 - 9,53
7,93 6,84 -9,19
5,18 - 5,47
5¥39) 1,80 Valencia Region

(Spain)*
11,17 Mainz (Germany)**

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

2013 liegen Meldungen zu elf Geborenen mit Reduktions-
fehlbildung der Extremitaten vor.

Die Jahrespréavalenz liegt mit 6,5 pro 10.000 Geborene
leicht unterhalb des Konfidenzintervalls der Jahre 2001-
2012.

Die Gegenlberstellung mit den EUROCAT-Daten zeigt,
dass die Pravalenz in Sachsen-Anhalt im oberen Drittel
liegt. Die Pravalenz 2013 sowie die Basispravalenz Sach-
sen-Anhalts Uberschreiten die Pravalenz der euro-pai-
schen Zentren (5,32 pro 10.000 Geborene, Kl 5,18 -
5,47).

zuséatzliche Angaben:

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

2 x mannlich
9 x weiblich

4 x MCA
7 x isoliert

In sieben Fallen waren keine weiteren Organsysteme von
Fehlbildungen betroffen. In nur drei Fallen liegen uns Infor-
mationen zu pranatal auffalligen Befunden vor.

Ein Kind kam nach vorzeitigem Blasensprung in der 31.
SSW zur Welt, die anderen wurden zwischen der 38. und
41. SSW entbunden.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Fallot-Tetralogie, PFO beim Reifgeborenen, Persi-
stenz der linken Vena cava superior, Choanalstenose,
enge Pharynx mit funktioneller Larynxobstruktion, Tra-
cheal bronchus rechts, Cataract bds., eingesunkene
Nasenwurzel

- Microcephalie

- Achondroplasie

- rechts DUP lll. Grades und Ureterabgangsstenose

6,0

40

Prévalenz/10.000 Geborene

20

0,0

[ 0.
P 99 | 56 94 91 | 46
BP 7,9 | 7.9

06 | 07 | 08
47 | 108 84
79 [ 79 | 79

09 [ 10 [ 11 12 [ 13
58 52 | 82 135 65
79 [ 79 [ 79 [ 79 | 79

Abb. 36: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Reduktionsfehlbildungen insgesamt in der Erfassungs-
region seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Reduktionsfehlbildungen der Extremitdten pro
1.541 Geborene beobachtet.
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12.30 Zwerchfellhernie (Q79.0/Q79.1)

Bei zwei Kindern waren keine weiteren Organsysteme
von Fehlbildungen betroffen.

Ein Neugeborenes verstarb nach 24 Stunden, die Leber
und Darm waren in den rechten Thorax herniert.

Die Diagnose wurde in allen drei Fallen bereits pranatal
gestellt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- VSD, nicht hdmodynamisch wirksamer PDA bei Friih-
geborenem, polyzystische Ovarien, kleines thorakales
Hautanhangsel, Macrocephalie

5,0
4,0 _
g ~ _
& 3 x I I
e
% 20
%
;_EZ 10
*[** Zentren mit niedrigster bzw. hdchster Pravalenz/10.000 Geborene
. . . 00 =G ;2 o3 [ o4 05 | 06 | o7 | 08 | 09 [ f0 | 11 | 2 | 13
Bei drei Lebendgeborenen wurde 2013 eine Zwerchfell- |£ 1639 29 29 17 |29 34 45 35 23 18 18 18
. . L BP 28 28 28 | 28 28 28 28 | 28 | 28 28 28 28 28
hernie diagnostiziert.
Die Jahresprévalenz ist mit 1,8 pro 10.000 Geborene in Abb. 37: Entwicklung der Prévalenz/10.000 Geborene bei
den letzten drei Jahre identisch. Sie liegt jedoch deutlich Zwerchfellhernie in der Erfassungsregion seit 2001

unter dem Konfidenzintervall der Jahre 2001-2012.
Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet

Die Jahrespravalenz unterschreitet weiter die mittlere mit Zwerchfellhernie pro 5.650 Geborene beobach-
Pravalenz der EUROCAT-Vergleichsdaten. tet.

zusétzliche Angaben:
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12.31 Omphalocele (Q79.2)

In vier Fallen liegen Begleitfehlbildungen vor.
- Die Diagnose wurde in funf Fallen pranatal gestellt und
konnte postnatal bestatigt werden. In einem Fall war in
der 32. SSW ein intrauteriner Fruchttod eingetreten. In
der 11. SSW und zweimal in der 15. SSW erfolgten indu-

zierte Aborte bei Kombination mit weiteren Fehlbildungen
und Chromosomenaberration.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: Canalis atrioventricularis com-
munis

- Microcephalie

- VSD, Meckel-Divertikel, beidseitige Hernia inguinalis,
Processus vaginalis peritonei, Leberzyste

- bds. hypoplastische Lunge

6,0

50 |

40 -

-
—
]

30

2,0
*[** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Pravalenz/10.000 Geborene

Prévalenz/10.000 Geborene

1.0

Es wurde fir 2013 bei sechs Geborenen eine Omphalo- ”
00 =1 T 02 [ 03 [ 04 | ‘05 | 06 [ 07 | 08 | ‘09 | ‘10 2] 1

cele gemeldet' F 22 | 34 | 29 } 46 } 5,: | 35 | 34 } 17 17 } 29 } 35 } 18 | 35
BP| 31 | 31 31 | 31

Die berechnete Jahrespravalenz ist mit 3,5 pro 10.000 at et [ et [ a1 a1 ] AR TR
Geborene sehr nahe der Basispravalenz der letzten zwolf
Jahre.

Abb. 38: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Omphalocele in der Erfassungsregion seit 2001

Im Vergleich der EUROCAT-Daten liegt die Durchschnitts-
pravalenz in Sachsen-Anhalt im oberen europaischen
Mittel.

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Omphalocele pro 2.825 Geborene beobachtet.

zusétzliche Angaben:
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12.32 Gastroschisis (Q79.3)

0,0 N

kreisfreie Stadte 0

Landkreise:

2 x Burgenlandkreis

1 x Harz 6 4,9 ©

1 x Jerichower Land
2 x Salzlandkreis

3,00 - 6,85

3,86 2,95-4,97
4,06 3,24 - 5,02

2,50-2,71
2,61

0,88 Tuscany (ltaly)*
6,87 Mainz (Germany)**

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

Im Jahr 2013 wurden sechs Geborene mit einer Gastro-
schisis gemeldet.

Die berechnete Jahrespréavalenz betragt 3,5 pro 10.000
Geborene. In den letzten vier Jahren ist eine relativ stabi-
le Pravalenz zu beobachten. Sie ist in diesem Jahr nur
minimal riicklaufig und liegt im Konfidenzintervall der letz-
ten zwolf Jahre.

Verglichen mit den anderen EUROCAT-Registern zeigt
sich die Jahrespravalenz im mittleren bis oberen Bereich
un diber der oberen Konfidenzgrenze. Die hdchste Pra-
valenz ist seit fiinf Jahren im Register in Mainz zu ver-
zeichnen. Dabei ist ein weltweiter Anstieg der Gastroschi-
sis-Pravalenz in einzelnen Studien (ICBDSR 2002 und
2011) postuliert worden. Risikofaktoren waren das Alter
der Miitter unter 20 Jahre, ein niedriger BMI und die Expo-
sition zu vasoaktiven Substanzen (Medikamenten, Dro-
gen). In einer eigenen Fall-Kontroll-Studie konnte der
Risikofaktor niedriger BMI und Diat vor Eintritt der
Schwangerschaft ebenfalls bestatigt werden (verdffent-
licht 2011).

zusatzliche Angaben:

5 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

3 x méannlich
3 x weiblich
1 xMCA
5 x isoliert

In flnf Fallen trat die Gastroschisis isoliert auf.

Es erfolgte in allen Fallen die geplante Entbindung zwi-
schen der 32. und 34. SSW. In einem Fall bestétigten sich
die nach induziertem Abort in der 18. SSW im pranatalen
Ultraschall auffélligen Begleitfehlbildungen. Bei einem
Fall erfolgte bei fehlender Schwangerschaftsvorsorge bis
zur 34. SSW kein pranataler Ultraschall, in den anderen
Fallen wurde die Diagnose pranatal zwischen der 13. und
15. SSW gestellt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
tbergeordnete Syndrome:
- VSD, Hydronephrose
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Abb. 39: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gastroschisis in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Gastroschisis pro 2.825 Geborene beobachtet.
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12.33 Prune-belly-Sequenz (Q79.4)
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Abb. 40: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Prune-belly-Sequenz in der Erfassungsregion seit
2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt kein
Kind/Fet mit Prune-belly-Sequenz beobachtet.

2013 wurde pranatal ein Verdacht auf eine Prune-belly-
Sequenz (Bauchdeckenaplasie) gemeldet. In der invasi-
ven Diagnostik bestatigte sich eine Chromosomenaberra-
tion und es erfolgte ein induzierter Abort. Leider ist eine
Beurteilung hinsichtlich der Prune-belly-Sequenz nicht
maoglich und wird somit nicht als bestétigte Fehlbildung
gezahlt.
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12.34 Down-Syndrom - Trisomie 21 (Q90.)

kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-Roflau

6 x Halle L2 Qs 0
11 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Altmarkkreis
Salzwedel

3 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Burgenlandkreis

4 x Bérde 25 20,6 0

3 x Harz

1 x Mansfeld-Stdharz

9 x Saalekreis

2 x Salzlandkreis

1 x Stendal

- 20,59 17,18 - 24,62

- 15,19 13,41-17,20

- 16,58 14,96 - 18,38

20,67 - 21,25

. A 7,10 S Portugal*
41,17 Paris (France)**

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

Im Jahr 2013 wurden 43 Geborene mit Down-Syndrom
gemeldet.

Die Pravalenz liegt mit 25,4 pro 10.000 Geborene deutlich
Uber dem Konfidenzintervall und ist die hdchste beobach-
tete Jahresprévalenz seit Bestehen des Fehlbildungsmo-
nitoring Sachsen-Anhalt.

Die Gegenlberstellung mit den anderen EUROCAT-Zen-
tren zeigt, dass die Pravalenz in Sachsen-Anhalt im Ver-
gleich der Jahre 2001-2012 aber weiter im mittleren bis
oberen Bereich und oberhalb des Konfidenzintervalls
liegt.

zusétzliche Angaben:

13 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeburt
bis zum 7. Lebenstag verstorben
28 x induzierter Abort
1 x Totgeborenes

24 x mannlich
16 x weiblich
3 x keine Angabe

15 x MCA
28 x isoliert

In 40 Féllen handelte es sich um eine freie Trisomie 21
und in drei Fallen wurden uns keine weiteren Angaben
gemeldet. In zehn Fallen war eine Herzfehlbildung und in
zwei Fallen eine Duodenalstenose nachweisbar.

Es waren pranatale Ultraschallbefunde und das Ersttrime-
sterscreening in 21 Fallen und in 14 Fallen das Mutter-

alter Grund fiir eine Amniozentese, die eine Trisomie 21
bestatigte. In sechs Féllen war der pranatale Befund
unaufféllig. In zwei Fallen erfolgte keine weitere invasive
pranatale Diagnostik bei Auffalligkeiten im Ultraschall. 13
Kinder kamen lebend zur Welt. In 29 Fallen erfolgte ein
induzierter Abort zwischen der 11. und 24. SSW. In einem
Fall trat ein intrauteriner Fruchttod in der 37. SSW ein.

Bei der maternalen Altersstruktur (weiter zunehmendes
Mutteralter) der Vorjahre war der erwartete Anstieg der
Down-Syndrom-Pravalenz bisher nicht sprunghaft. Ein
zusatzlicher Einfluss einer sehr frihen Diagnose durch
das erweiterte Ersttrimesterscreening muss diskutiert
werden.

Wir verweisen fir weitere Information auch auf einen Arti-
kel ,Fuihrt der DNA-Test aus miitterlichem Blut zur starke-
ren préanatalen Selektion des Down Syndroms?* im Arzte-
blatt Sachsen-Anhalt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Trisomie 17 (Mosaik)

- Fallot-Tetralogie, Canalis atrioventricularis communis,
ASD II, hdmodynamisch wirksamer PDA bei Reifge-
borenem, akzessorischer rechter Daumen

- Microcephalie, VSD, PFO bei Reifgeborenem

- Hydrocephalus externus und internus, Plexuszyste

- Zweifacher ASD II, bds. Schallempfindungsstorung
(rechts gering- bis mittelgradig, links mittelgradig),
bds. Buphthalmus, Micropapillen und Strabismus,
Hypothyreose

- Canalis atrioventricularis communis, Duodenalste-
nose

- 2 x Canalis atrioventricularis communis

- Aortenbogenanomalie, Duodenalstenose

- VSD, Pulmonalklappenstenose, ASD Il, beidseitige
Hernia inguinalis bei Reifgeborenem

- V8D, ASD

- VSD, PFO bei Reifgeborenem

- ASD

- unvollstdndig abgetrennter zusétzlicher Lungenlap-
pen rechts

- omphalomesenterische Zyste

—

Pravalenz/10.000 Geborene
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Abb. 41: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Down-Syndrom in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Down-Syndrom (Trisomie 21) pro 394 Geborene
beobachtet.
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12.35 Patau-Syndrom - Trisomie 13 (Q91.4-Q91.7)

In beiden Fallen handelte es sich um eine freie Trisomie
13. In beiden Fallen war der préanatale Ultraschall Grund
fur die Verdachtsdiagnose. In einem Fall erfolgte ein indu-
zierter Abort in der 13. SSW.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Microphthalmie, Corpus callosum Agenesie, bds. Lip-
pen-Kiefer-Gaumenspalte und postaxiale Hexadacty-
lie, Dextrokardie, Skalpdefekte

25

2,0

Prévalenz/10.000 Geborene
|
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Abb. 42: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei

Die Trisomie 13 wurde 2013 bei zwei Geborenen gemel- Patau-Syndrom in der Erfassungsregion seit 2001
det.
Die Jahrespréavalenz liegt mit 1,2 pro 10.000 Geborene im Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet

Konfidenzintervall der letzten zwolf Jahre. mit Patau-Syndrom (Trisomie 13) pro 8.475 Gebo-

Verglichen mit den anderen EUROCAT-Registern liegt rene beobachtet.
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12.36 Edwards-Syndrom - Trisomie 18 (Q91.0-Q91.3)

kreisfreie Stidte:

1 x Magdeburg k 2l J’
Landkreise:
3 x Jerichower Land 4 3,3 ©

1 x Salzlandkreis

- 4,45 2,85 - 6,62

- 3,80 2,89 -4,90

- 3,97 3,16 - 4,92

4,63 - 4,91

. ol 0,91 S Portugal*
13,11 Paris (France)**

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

2013 wurde die Diagnose Trisomie 18 bei fiinf Geborenen
gemeldet.

Die Pravalenz ist mit 2,9 pro 10.000 Geborene weiter seit
2010 leicht fallend und somit etwas unterhalb des Konfi-
denzintervalls der letzten zwélf Jahre.

Die ermittelte Jahresprdvalenz liegt unterhalb der
EUROCAT-Vergleichsdaten und dem daraus errechneten
Konfidenzintervall.

zusétzliche Angaben:

1 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes

nach 7 Tagen verstorben
3 x induzierter Abort

2 x mannlich
3 x weiblich

3 x MCA
2 x isoliert

Es handelte sich in allen funf Fallen um eine Freie Triso-
mie 18. Nach vorgeburtlicher Diagnose erfolgte in drei
Fallen ein induzierter Abort zwischen der 15. bis 21.
SSW. In zwei Fallen kamen die Kinder lebend zur Welt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Kleinhirnhypoplasie, VSD, ASD Il, Fehleinmindung
der Lungenvenen, PDA beim Reifgeborenen, media-
ne Oberlippenspalte, Tintenldscherfiile, prominente
Klitoris, retardierte Hiftreife rechts, bds. DUP |. Gra-
des, Fingerfehlstellungen und auriculdre Anhangsel,
kraniofaciale Dysmorphie mit tiefsitzenden, dysplasti-
schen Ohren und Epicanthus internus

- Hydrocephalus, Kleinhirndysplasie, Agenesie des
Kleinhirnwurms, fehlende kndécherne Gehdrgange,
Choanalstenose, VSD, Hufeisenniere, Cholestase,
Hepatomegalie, Hydrocelen bds., Nabelhernie, Her-
nia inguinalis rechts beim Friihgeborenen

- Omphalocele, Canalis atrioventricularis communis
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Abb. 43: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Edwards-Syndrom in der Erfassungsregion seit 2001

Im Jahr 2013 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Edwards-Syndrom (Trisomie 18) pro 3.390
Geborene beobachtet.
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12.37

Im vorliegenden Jahresbericht wird in den Kapiteln 12.1
bis 12.36 das Vorkommen der vom ICBDSR (International
Clearinghouse for Birth Defects) exakt definierten 36 Indi-
katorfehlbildungen (Kapitel 12.0) bewertet. Die Indikator-
fehlbildungen ermdglichen den zeitlichen und regionalen
Vergleich von Fehlbildungsraten.

Im Jahr 2013 wurden in Sachsen-Anhalt 248 Geborene
mit einer Indikatorfehlbildung beobachtet. Davon kamen
188 (75,8 %) lebend zur Welt. Dies entspricht dem Mittel
der Jahre 2001-2012 76,5 %. Der Anteil der induzierten
Aborte ist mit 21,8 % zwar hoher als in den letzten beiden
Jahren (2012: 16,8 %; 2011: 17,8 %), liegt aber nur wenig
Uber dem durchschnittlichen Anteil (2001-2012: 19,9 %).
2013 summiert sich der Anteil der Spontanaborte (0,8 %,
2 Geborene) und der Totgeburten (1,6 %, 4 Geborene)
auf 2,4 %. Maximal lag dieser Anteil in den Jahren 2001
bis 2012 bei 6,8 % (2009), minimal bei 1,9 % (2006).

1,6%

BLebendg C Abort = Totgeburt

Abb. 44: Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit
Indikatorfehlbildungen 2013

2013 wurden bei 248 Geborenen mit Indikatorfehlbildung
(1,46 pro 10.000 Geborene) insgesamt 275 Indikatorfehl-
bildungen gesehen. Zur Aufdeckung auffélliger Haufungen
wird im Kapitel 12 die aktuelle Pravalenz mit der entspre-
chenden Basispravalenz (2001-2012) verglichen. Fir 2013
ist fur alle von einer Indikatorfehlbildung Betroffenen keine
Abweichung der Pravalenz vom Basiswert zu erkennen.

kreisfreie Stadte 1,73

Landkreise 1,36

1,70 1,60 - 1,82

1,40 1,34 - 1,46
1,48 1,43-1,53

Die Pravalenzen fir 2013 der kreisfreien Stadte, Land-
kreise und gesamt Sachsen-Anhalt liegen jeweils unauf-
fallig im Konfidenzintervall von 2001-2012. Wahrend von
2002 bis 2004 Pravalenzen oberhalb des Konfidenzinter-
valls zu sehen sind, ergeben sich 2007, 2009 und 2011
Werte darunter. Wie in den Vorjahren errechnet sich auch
in diesem Jahr eine Indikatorfehlbildungsrate, die in den
kreisfreien Stadten Uber der der Landkreise liegt.

Indikatorfehlbildungen, insgesamt

25

2,0 —

Prozent

05

00

2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013

oOStadte OLandkreise

Abb. 45: Indikatorfehlbildungen des ICBDSR gesamt (2001 bis
2013), Vergleich der Haufigkeit ihres Auftretens (in %)
in den kreisfreien Stadten und Landkreisen

Um eine sich abzeichnende langfristige Entwicklung bei
den Pravalenzen von Indikatorfehlbildungen zu entdecken,
wird Uber den gesamten Berichtszeitraum (2001-2013)
die Starke und Orientierung der Verdnderung der Prava-
lenzen analysiert.

Fir diese Trendabschatzung wird die Anfangsbedingung
gesetzt, dass in jedem einbezogenen Jahr die erwartete
Anzahl der Fehlbildungen mindestens flinf oder die beob-
achtete Anzahl mindestens zwei ist. Die Abbildung 46 auf
Seite 65 zeigt die geschatzten durchschnittlichen prozen-
tualen Veranderungen der Jahrespravalenz aller Indika-
torfehlbildungen, die diese Ausgangsvoraussetzung erflil-
len. Sie werden mittels binar-logistischer Regression auf
der Grundlage des Maximum-Likelihood-Verfahrens
geschatzt.

Der Regressionskoeffizient gibt Auskunft Giber Stéarke und
Ausrichtung der prozentualen jahrlichen Veranderung.
Ein signifikant ansteigender Trend ist durch einen posi-
tiven Regressionskoeffizienten B, der einschliellich des
Konfidenzintervalls von 95 % rechts der Ordinatenachse
eingezeichnet ist, charakterisiert. Ein abfallender Trend
ist daran zu erkennen, dass der Regressionskoeffizient
links der Achse (im negativen Bereich) eingetragen ist.
Uberdeckt das Konfidenzintervall den Nullwert, so ist die
prozentuale Veranderung nicht signifikant.

Die Veranderung Uber die Zeit wird mit einem Chi-Qua-
drat-Test auf Heterogenitat der Trendkomponente als
auch der nichtlinearen Komponente getestet.

Bei einem Wahrscheinlichkeitswert von p > 0,05 fiir den
linearen Anteil und p < 0,05 fiir den nichtlinearen Anteil
Uberwiegt die nichtlineare Veradnderung, d .h. der Trend
wird als nicht linear eingeschatzt. Dies trifft fir die Spina
bifida, nicht deszendierte Hoden und die praaxiale Poly-
dactylie zu.

Ein Wahrscheinlichkeitswert von p < 0,05 flir den linearen
Anteil weist auf den Einfluss der linearen Komponente
hin. Ist jedoch zugleich der Wahrscheinlichkeitswert fir
den nichtlinearen Anteil p < 0,01, so wird die Wertefolge
gepriift. Ist diese nicht monoton, so wie bei den Neural-
rohrdefekten und der Microcephalie, so wird der Trend
ebenfalls als nicht linear eingestuft.

Bei einem Wahrscheinlichkeitswert von p < 0,05 fiir den
linearen Anteil und p > 0,01 fiir den nichtlinearen Anteil
gilt der beobachtete Trend als signifikant. Ein signifikant
absteigender Trend, gemal einem negativen Regressi-
onskoeffizienten, ist beim congenitalen Hydrocephalus,
der Gaumenspalte und der Hypospadie zu beobachten.

64



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2013

Ein signifikant ansteigender Trend zeigte sich in diesem lineare als auch fir die nichtlineare Komponente Wahr-
Jahr bei keiner Indikatorfehlbildung. scheinlichkeitswerte von p > 0,05. Damit ist der nichtlinea-
Bei allen weiteren dargestellten Indikatorfehlbildungen re Anteil zwar nicht bedeutsam, doch kann keine Ent-
zeichnet sich kein signifikant positiver oder negativer scheidung bzgl. eines uberzufalligen Anstiegs oder
Trend ab. Der Chi-Quadrat-Test ergibt sowohl fir die Abfalls gefallt werden.

alle Indikatorfehlbildungen —

Ne.uralrc.)hrdefekte o hichtlineare Veranderung

Spina bifida ¢ prozentuale Veranderung

Microcephalie

congenitaler Hydrocephalus
Fallot-Tetralogie

Transposition der groRen Gefalle
Aortenisthmusstenose

Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte —_— T
Gaumenspalte

Osophagusatresie /-stenose /-fistel
Dinndarmatresie und -stenose
Rectum- und Analatresie /-stenose
Hoden, nichtdescendiert m]
Hypospadie ——
Nierenagenesie, einseitig
Zystennieren

praaxiale Polydactylie u]
Reduktionsfehlbildungen der Extremitaten
Zwerchfellhernie *
Omphalocele *
Gastroschisis -
Down-Syndrom (Trisomie 21) T
Edwards-Syndrom (Trisomie 18)
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durchschnittliche prozentuale Verdanderung der jahrlichen Pravalenzen von 2001-2013

Abb. 46: Trendanalyse 2001 bis 2013 mit durchschnittlicher prozentualer Veranderung der jéhrlichen Pravalenz (95% Konfidenzintervall)

alle Indikatorfehlbildungen -0,78 -1,68 bis 0,13

Fallot-Tetralogie -0,32 -6,21 bis 5,94

Aortenisthmusstenose BSS) -1,77 bis 8,80

Gaumenspalte -4,85 -8,48 bis -0,84

Diinndarmatresie und -stenose -2,71 -10,26 bis 5,54

Hypospadie -2,67 -5,09 bis -0,11

Zystennieren -3,17 -6,87 bis 0,79

Zwerchfellhernie -2,22 -8,56 bis 4,60

Gastroschisis -0,43 -5,75 bis 5,19

Edwards-Syndrom (Trisomie 18) 0,35 -5,09 bis 6,12
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13 Analyse der festgestellten genetisch bedingten
Erkrankungen, Sequenzen, Assoziationen, Komplexe,
Embryopathien und Chromosomenaberrationen

Die Analyse der Fehlbildungen bzw. Fehlbildungskombi-
nationen lasst durch das Vorhandensein von Zusatzinfor-
mationen, wie genetischen Befunden und Daten aus der
Schwangerschaft bzw. Neonatalperiode, die Einordnung
in eine der o. g. Entitaten zu.

13.1 Chromosomenaberrationen

folgende Chromosomenaberrationen wurden dokumentiert:
- 42 x Down-Syndrom (Trisomie 21)
-39 x meiotische Non-disjunction (1 x mit Fallot-
Tetralogie)
- 3 x Karyotyp nicht bekannt
- 1 x Down-Syndrom (Trisomie 21) und Trisomie 17
Mosaik, Karyotyp 47,XY,+21(76)/48,XY,+17,+21(4)
- 5 x Edwards-Syndrom (Trisomie 18)
(meiotische Non-disjunction)
- 2 x Patau-Syndrom (Trisomie 13)
meiotische Non-disjunction (1 x mit Microphthalmie)
- 3 x Triploidie, Karyotyp 69,XXY
- 1 x Triple X, Karyotyp 47,XXX (Dandy-Walker-Syndrom)
- 3 x Klinefelter-Syndrom
- 2 x Karyotyp 47,XXY (1 x mit Potter-Sequenz, 1 x
mit Holoprosencephalie)
- 1 x méannlicher Phanotyp mit Gonosomenmosaik,
Karyotyp 46,XY/47 XXY
- 1 x Karyotyp 47,XYY
- 2 x Trisomie 22
- 3 x Ullrich-Turner-Syndrom (Karyotyp 45,X0)
- 3 x CATCH 22 (Deletion 22q11.2)
- 1x mit Di George-Syndrom
- 1 x autosomale Duplikation, Karyotyp 46,XY add
(20)(p13) (mit Dandy-Walker-Syndrom)
- 1 x autosomale Deletion, Karyotyp
46,XY,del(12)(p13.1 p13.31)

Im Jahr 2013 wurden dem Fehlbildungsmonitoring 68
Kinder/Feten mit Chromosomenaberrationen mitgeteilt.

In 64 Fallen liegt die Angabe zum Geschlecht vor. Das
Geschlechtsverhaltnis ist nahezu ausgeglichen.

Geschlechtsverteilung:

mannlich 34 53,1

mit Angaben 64 100,0

gesamt 68

Geschlechtsverhaltnis m : w = 1,1

Die haufigste Chromosomenaberration, das Down-Syn-
drom, wurde in diesem Jahr unerwartet zahlreich festge-
stellt (Kapitel 12.34). Mit 43 Betroffenen bedeutet das
einen Anteil von 63,2 % der aufgetretenen Chromosomena-
berrationen. Am zweithaufigsten (5 x) wurde das
Edwards-Syndrom beobachtet (Kapitel 12.36).

Dargestellt werden die Geschlechtsverteilung in den
betrachteten Kategorien, der Ausgang der Schwanger-
schaft sowie das Alter der Mutter zum Zeitpunkt der
Geburt bzw. zum Schwangerschaftsende.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 25 36,7

Spontanaborte ab 16. SSW 1 1,5

gesamt 68 100,0

Betrachtet man den Schwangerschaftsausgang, so zeigt
sich, dass nur etwa ein Drittel der Kinder/Feten (36,7 %)
lebend zur Welt kommen. Neben einem Totgeborenen
und einem Spontanabort wurden 60,3 % der Schwanger-
schaften nach Vorliegen des Chromosomenbefundes
oder nach pranatal-sonografischer Feststellung schwerer
Fehlbildungen vorzeitig beendet.

Bei 48 Schwangerschaften liegt uns die Information vor,
dass die Frauen eine invasive Prénataldiagnostik durch-
fihren lielRen. Neun dieser Kinder, bei denen der Chromo-
somenbefund prénatal vorlag, wurden lebend geboren,
wobei zwei davon in der ersten Lebenswoche verstarben.

Alter der Schwangeren:

20 bis 24 Jahre 7 10,3
30 bis 34 Jahre 17 25,0

ab 40 Jahre 10 14,7

Wie in den letzten Jahren sind fast die Halfte aller Mtter
der Geborenen mit Chromosomenaberration (2013: 47,1 %)
35 Jahre und alter. Nur gut ein Viertel (2013: 27,9 %) sind
jinger als 30 Jahre. Die zu beobachtende Verlangerung
der reproduktiven Phase der Frauen zeigt sich hier deut-
lich. 14,7 % der Mitter sind zwischen 40 und 46 Jahre alt.
In Sachsen-Anhalt stieg bei den Lebendgeborenen der
Anteil der Mitter ab 35 Jahren von 9,9 % im Jahr 2001 auf
14,2 % im Jahr 2012.
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13.2 Genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen

Im Jahr 2013 wurden nur 19 Geborene mit genetisch
bedingten bzw. mitbedingten Erkrankungen registriert.
Die im Neugeborenenscreening detektierten angebore-
nen Erkrankungen werden gesondert, wie in den Vorjah-
ren, im Kapitel 19 (Jahresbericht des Zentrums fiir Neu-
geborenenscreening in Sachsen-Anhalt) dargestellt.

folgende Fehlbildungen bzw. Erkrankungen wurden doku-

mentiert:

- 2 x Achondroplasie

- 1 x Albinismus oculér

- 4 x Arnold-Chiari-Syndrom

- 2 x Arthrogryposis multiplex congenita

- 1 x zystische Fibrose

- 1 x Goltz-Gorlin-Syndrom mit Polysyndactylie

- 1 x Holoprosencephalie-Syndrom

- 1 x hypoplastisches Linksherzsyndrom

- 1 x Ichthyosis congenita

- 1 x postaxiale Polydactylie, Typ Al

- 1 x Prader-Willi-Syndrom

- 1 x Schizencephalie

- 1 x Heterotaxie-Syndrom (abdomineller Situs
inversus mit Polysplenie)

- 1 x Smith-Lemli-Opitz-Syndrom

Geschlechtsverteilung:

mannlich 7 38,9

mit Angaben 18 100,0
gesamt 19

Geschlechtsverhaltnis m : w = 0,6

Mit einem Geschlechtsverhéltnis von 0,6 ergibt sich
fur 2013 eine Gynakotropie. Fir den Zeitraum von
2001-2012 errechnet sich fir Geborene mit genetisch

bedingten/mitbedingte Erkrankungen ein Verhéltnis von
mannlich zu weiblich von 1,23.

Bei neun von zehn Kindern/Feten, von denen ein Ultra-
schallbefund vorliegt, wurde zumindest ein Hinweis auf
die Erkrankung wéhrend dieser prénatalen Untersuchung
gefunden. Zweimal, bei einer Achondroplasie und bei
einer zystischen Fibrose, ergab sich nach invasiver Prana-
taldiagnostik ein molekulargenetisch auffalliger Befund.
Mit einem Anteil von 73,7 % Uberwiegt der Anteil der
Lebendgeborenen. Die Schwangerschaft von zwei der
Feten mit Arnold-Chiari-Syndrom, je einem mit zystischer
Fibrose, hypoplastischem Linksherzsyndrom und Smith-
Lemli-Opitz-Syndrom wurde vorzeitig beendet.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 14 73,7
gesamt 19 100,0

Das miuitterliche Durchschnittsalter betrug im Jahr 2013
27,7 Jahre (2012: 29,4; 2011: 26,5) und ist im Verhaltnis
zu einem zu erwartenden Wert nahe dem Durchschnitts-
alter der Mitter in Sachsen-Anhalt (2012: 28,8) niedrig.
Der Anteil der Frauen ab 35 ist mit 5,3 % ebenfalls gering.

Alter der Schwangeren:

unter 20 Jahre 1 5
25 bis 29 Jahre 8 421

35 bis 39 Jahre 1 53

13.3 Sequenzen/Assoziationen/Komplexe

Im Jahr 2013 wurde bei neun Geborenen eine Sequenz
festgestellt. Assoziationen und Komplexe wurden nicht
registriert.

folgende Sequenzen/Assoziationen/Komplexe wurden
dokumentiert:
- 5 x Pierre-Robin-Sequenz
- 4 x Potter-Sequenz (3 x Agenesie der Nieren,
1 x funktionslose multizystische Nieren)

Geschlechtsverteilung:

mannlich 4 44 .4
gesamt 9 100,0

Geschlechtsverhaltnis m : w = 0,8

Das Geschlechtsverhaltnis ist mit 4 : 5 fast ausgeglichen.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 7 77,8
Totgeborene 1 11,1

Vier der Kinder mit Pierre-Robin-Sequenz kamen lebend
zur Welt.

Ein Kind, bei dem aufgrund verschiedener Stigmata (u. a.
Akrozephalie und Gaumenspalte) der molekulargenetisch
nicht bestatigte Verdacht eines Apert-Syndroms besteht,
wurde in der 40. SSW tot geboren.

Die Schwangerschaft eines Feten mit bilateraler Nieren-
agenesie wurde vorzeitig beendet, die anderen drei hier
angegebenen Kinder mit Potter-Sequenz wurden lebend
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geboren, verstarben jedoch in der ersten Lebenswoche.
Zwei weitere von einer Potter-Sequenz betroffene lebend
geborene Kinder, bei denen ein Klinefelter-Syndrom bzw.
eine Sartan-Embryofetopathie dafiir ursachlich war, wer-
den in den Kapiteln 13.1 und 13.4 aufgefiihrt.

Den gréRten Anteil der Mtter (44,5 %) stellt die Alters-
gruppe der 25 bis 29-jahrigen. Das spiegelt sich auch im
durchschnittlichen Alter von 29,2 Jahren wider.

Alter der Schwangeren:

20 bis 24 Jahre 2 22,2

30 bis 34 Jahre 1 1,1

gesamt 9 100,0

13.4 Embryopathien/Fetopathien/congenitale Infektionen

Nach einer im letzten Jahr sehr hohen Anzahl von
Embryopathien, Fetopathien und congenitalen Infektio-
nen (2012: 20) waren im Jahr 2013 mit zehn Fallen nur
halb so viele Geborene betroffen.

Das Verhaltnis von mannlichen zu weiblichen Geborenen
ist in dieser Kategorie fiir 2013 ausgeglichen.

Geschlechtsverteilung:

mannlich 5 50,0
gesamt 10 100,0

Geschlechtsverhaltnism : w=1,0

Bei fiinf Kindern wurde eine Fetopathia diabetica diagnos-
tiziert. Vier dieser funf Kinder wurden in der 36. SSW mit
PDA und PFO geboren. Zwei wiesen weitere Herzfehl-
bildungen auf. AulRerdem wurden Hypoglykdmien und
respiratorische Stérungen beschrieben.

Einmal wurde eine Alkohol-Embryopathie angegeben. Da
die neurologischen Defizite in den ersten Lebenswochen
noch nicht bemerkbar sind, wird diese Diagnose nur
selten gemeldet (Kapitel 16). In diesem Fall war der scha-
digende Alkoholkonsum der Mutter wahrend der Schwan-
gerschaft bekannt.

Ein Kind kam mit einer Sartanembryofetopathie zur Welt.
In Unkenntnis der Schwangerschaft hatte die Mutter
wegen Hypertonie bis zur 25. SSW Valsartan eingenom-
men. In Folge der fruchtschadigenden Wirkung des Medi-
kaments zeigte sich eine Potter-Sequenz mit bilateral
funktionslosen multizystischen Nieren.

Bei drei Schwangeren bestand wahrend der Schwanger-
schaft eine Cytomegalieinfektion. In einem Fall wurde
nach Befund eines generalisierten Hydrops fetalis in der
18. SSW ein induzierter Abort durchgefiihrt. Postnatal
fand sich zusatzlich eine Analatresie. Die beiden anderen
Kinder wurden in der 26. bzw. 29. SSW mit umfangrei-
chen neonatologischen Problemen und verschiedenen
Fehlbildungen lebend geboren.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 9 90,0
gesamt 10 100,0

Der Uberwiegende Teil der Geborenen mit Embryopa-
thien, Fetopathien und congenitalen Infektionen (90 %)
kam lebend zur Welt. Nur eine Schwangerschaft wurde
vorzeitig abgebrochen.

Alter der Schwangeren:

20 bis 24 Jahre 1 10,0

30 bis 34 Jahre 5 50,0

ab 40 Jahre 1 10,0

Das durchschnittliche Alter der Miitter liegt 2013 mit 31,8
Jahren noch héher als im Jahr 2012 (30,3). Dies ist még-
licherweise auf den Anteil an Geborenen mit Fetopathia
diabetica in dieser Gruppe zuriickzufiihren.

Mit zunehmendem Alter erhéht sich die Wahrscheinlich-
keit, an Diabetes zu erkranken. Steigt das mutterliche
Durchschnittsalter, so erhoht sich auch die Zahl diabeti-
scher Mitter und damit das Risiko einer Fetopathia diabe-
tica fuir die Kinder. Diabetische Miitter sind im Schnitt alter
als die ohne diese Stoffwechselerkrankung. Das mittlere
Alter der Mutter der finf Kinder mit Fetopathia diabetica
lag bei 32,8 Jahren.
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14  Analyse fehlbildungsbedingter Abortinduktionen

Im Jahr 2013 wurden dem Fehlbildungsmonitoring Sach-
sen-Anhalt Datensatze zu 63 medizinisch induzierten
Aborten aufgrund von Fehlbildungen bzw. Fetopathien
gemeldet.

Im Folgenden werden die Daten zu medizinisch induzier-
ten Aborten nach dem Vorliegen von ZNS-Fehlbildungen,
Chromosomenaberrationen und multiplen congenitalen

Malformationen (MCA) bzw. sonstigen Diagnosen darge-
stellt.

Es handelt sich Gberwiegend um Mitteilungen aus patho-
logisch-anatomischen Instituten und Praxen sowie von
humangenetischen Einrichtungen. Weiterhin ibersenden
uns Kollegen, die eine prénatale Feindiagnostik durchfiih-
ren, entsprechende Befunde.

14.1 Fehlbildungen des Zentralnervensystems (ZNS)

Insgesamt wurden 12 induzierte Aborte aufgrund des
Vorliegens einer ZNS-Anomalie vorgenommen.

folgende Fehlbildungen wurden dokumentiert:
- 3 x Anencephalie
- 1 x occipitale Encephalocele mit leicht hypoplasti-
schem Herz / Nebennieren
- 2 x Arnold-Chiari-Syndrom
- 1 x doppelte dorsale Spina bifida, Agenesie der
linken und dysplastische rechte Niere, Kypho-
skoliose
- 1 x mit thorakaler Spina bifida und Diastemato-
myelie
- 1 x lumbosacrale Spina bifida mit Hydrocephalus
- 1 x Corpus callosum Agenesie mit Hydrocephalus
internus
- 1 xKleinhirnhypoplasie mit Hydrocephalus internus
- 2 x Hydrocephalus internus
- 1 x Hydranencephalie

Geschlechtsverteilung:

mannlich 5 50,0

mit Angaben 10 100,0

gesamt 12

Geschlechtsverhaltnism : w=1,0

Alter der Schwangeren:

unter 20 Jahre 2 18,2
bis24dahie 2 182
25 bis 29 Jahre 4 36,3
LRI T I R ("
35 bis 39 Jahre 2 18,2
mitAngaben 1 100
keine Angaben 1

Das Geschlechtsverhaltnis der oben aufgefiihrten indu-
zierten Aborte zeigt Ausgewogenheit.

Das Durchschnittsalter der Schwangeren betragt 26,1
Jahre und liegt damit unter dem aller Schwangeren, bei
denen die Schwangerschaft aus medizinischer Indikation
vorzeitig beendet wurde (32,5 Jahre).

Gestationsalter zur Diagnosestellung:

bis 13. SSW 2 16,7

17. bis 19. SSW 4 33,3

22. bis 24. SSW 1 8,3

Zweimal (20. bzw. 22. SSW) wurde eine invasive Prana-
taldiagnostik durchgefiihrt. Der Karyotyp war jeweils
unauffallig.

Bei allen induzierten Aborten wurde im pranatalen Ultra-
schall ein pathologischer Befund erhoben. Der spateste
Befund lag in der 22. SSW vor, der Abbruch dieser
Schwangerschaft erfolgte in der 23. SSW. Pranatalsono-
grafisch wurde in allen zwolf Fallen mindestens eine
ZNS-Fehlbildung diagnostiziert. Elfmal bestatigte sich die
Diagnose postnatal. In einem Fall wurde pranatal der Ver-
dacht auf eine Holoprosencephalie gedufiert und postna-
tal wurde ein Hydrocephalus internus festgestellt. Soft-
marker wurden in keinem Fall angegeben.

Gestationsalter zur Abruptio:

bis 13. SSW 1 8,3

17. bis 19. SSW 4 33813

22. bis 24. SSW 4 3
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14.2 Chromosomale Aberrationen

Die Schwangerschaft wurde aufgrund einer Chromoso-
menaberration in 43 Fallen vorzeitig durch induzierten
Abort abgebrochen. Wie in den Vorjahren machen Chro-
mosomenaberration den gréften Teil an den induzierten
Aborten aus.

folgende Aberrationen wurden von abortierten Feten
mitgeteilt:
- 1 x Down-Syndrom und Trisomie 17 Mosaik
- 27 x Down-Syndrom
- 26 x meiotische Non-disjunction
- 1 x nach klinischer Symptomatik
- 1 x Patau-Syndrom (meiotische Non-disjunction)
- 3 x Edwards-Syndrom (meiotische Non-disjunction)
- 2 x Triploidie, Karyotyp 69,XXY
- 1 x Klinefelter-Syndrom, Karyotyp 47,XXY
- 1 x Triple X, Karyotyp 47,XXX
- 1 x Trisomie 22, Mosaik
- 3 x Turner-Syndrom
- 1 x autosomale Duplikation, Karyotyp 46,XY add
(20)(p13)
- 1 x Smith-Lemli-Opitz-Syndrom
- 1 x zystische Fibrose

Geschlechtsverteilung:

Geschlechtsverhaltnis m: w=1,2

Alter der Schwangeren:

Das mittlere Alter der Schwangeren betragt 34,8 Jahre.
Weit Gber die Hélfte der Frauen (60,5 %) waren zum Zeit-
punkt der Abruptio 35 Jahre oder &lter.

Eine Amniozentese wird Schwangeren bei auffélligem
Befund im Ultraschall oder ab 35 Jahren als ,Alters-
indikation“ angeboten.

Finf der medizinisch induzierten Aborte fanden erst zwi-
schen der 22. und 24. SSW, finf weitere in der 20./21.
SSW statt. Der Uiberwiegende Anteil dieser Schwangeren
(70 %) war unter 35 Jahre alt. Erst pathologische sono-
grafische Befunde in fortgeschrittener Schwangerschaft
gaben den Hinweis auf eine mégliche Chromosomena-
berration (4 x Fehlbildungen und 3 x Softmarker) und
bedingten die Indikationsstellung zur invasiven Pranatal-
diagnostik.

mitgeteilte Pranatalbefunde:
invasive Pranataldiagnostik
- 37 x Amniozentese mit pathologischem Befund
(34 x zwischen 8. und 21. SSW, 2 x <22. SSW,
1 x in der 24. SSW)
- 2 x Chorionzottenbiopsie mit pathologischem Befund
(1x13.SSW, 1 x < 22. SSW)
- 3 x keine Angaben zu invasiver Pranataldiagnostik
- 1 x keine invasive Pranataldiagnostik durchgefiihrt
pranataler Ultraschall
- 33 x Ultraschall durchgefiihrt
- 30 x pranatal pathologischer US-Befund
(zwischen der 8. und 24. SSW)
- 7 x Verdachtsdiagnosen postnatal bestatigt
- 3 x pranatale Ultraschalldiagnosen nicht oder
nur teilweise bestatigt
- 7 x postnatal keine Information Uber Begleit-
fehlbildungen
- 13 x nur Softmarker befundet
- 3 x unauffélliger Ultraschallbefund
(2 x Chromosomenanalyse wegen Alters-
indikation, 1 x keine Angabe)
- 10 x keine Angaben zum Ultraschall

Gestationsalter zur Diagnosestellung:

Bei 62,5 % der Feten mit Chromosomenaberration wurde
eine Diagnose vor der 17. SSW gestellt. 76,2 % der
Schwangerschaften wurden vor der 20. SSW beendet.
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14.3 Multiple congenitale Anomalien (MCA) und sonstige Fehlbil-
dungen, die Anlass fiir die Frauen waren, einen Schwanger-
schaftsabbruch durchfiihren zu lassen

Bei acht Feten wurden in pranatalen Ultraschall komplexe
oder schwerwiegende Fehlbildungen gesehen, die
ursachlich fir die Entscheidung waren, die Schwanger-
schaft vorzeitig zu beenden.

folgende Fehlbildungen wurden von abortierten Feten
mitgeteilt:

- 1 x Potter-Sequenz mit KlumpfiRRen

- 2 x Omphalocele (1 x mit Lungenhypoplasie)

- 1 x Gastroschisis (mit VSD und Hydronephrose)

- 1 x Ektopia cordis

- 1 x Hypoplastisches Linksherzsyndrom, Aortenatresie
- 1 x Fehlbildung des Herzens, 0.n.A

- 1 x Cytomegalie mit Analatresie

Geschlechtsverteilung:

mannlich 5

mit Angaben 6

gesamt 8

Geschlechtsverhaltnis m : w = 5,0

Das Geschlechtsverhéltnis zeigt eine Androtropie, sowie
sie auch in den meisten Vorjahren beobachtet wurde.

Alter der Schwangeren:

20 bis 24 Jahre 1 12,5

30 bis 34 Jahre 2 25,0

gesamt 8 100,0

Das mittlere Alter der Schwangeren betrug 28,6 Jahre.
Die Halfte der Schwangeren (4) waren 29 bzw. 30 Jahre
alt. Das korrespondiert mit dem Durchschnittsalter der
Mutter in Sachsen-Anhalt (2012: 28,8 Jahre; fiir 2013 lie-
gen noch keine Daten vom Statistischen Landesamt vor).

mitgeteilte Préanatalbefunde:
invasive Pranataldiagnostik
- 2 x Amniozentese vor der 22. SSW (Normalbefunde)
pranataler Ultraschall
- 8 x pranataler Ultraschall mit jeweils pathologischem
Befund zwischen 10. und 21. SSW:
- 8 x pranatale Verdachtsdiagnosen bestatigt
- bei insgesamt 3 Feten wurden jeweils 1 bis 3
Softmarker angegeben

Die zwei Omphalocelen und die Ektopia cordis wurden
schon zwischen der 11. und 15. SSW erkannt. Die beiden
anderen Herzfehlbildungen wurden erst in der 19. bzw.
21. SSW entdeckt, was zum Schwangerschaftsabbruch
in der 20. bzw. 22. SSW flhrte.

Gestationsalter zur Abruptio:

bis 13. SSW 2 25,0

17. bis 19. SSW 2 25,0

22. bis 24. SSW 1 12,5

71



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2013

14.4 Zusammenfassung zu fehlbildungsbedingten Abortinduktionen

Im Jahr 2013 wurden uns Daten zu 63 induzierten Abor-
ten Gbermittelt. Schaut man sich den Schwangerschafts-
ausgang der Geborenen mit grofRen Fehlbildungen an, so
nehmen die induzierten Aborte im Jahr 2013 einen Anteil
von 10,4 % ein. Die fehlbildungsbedingten Abortinduktio-
nen werden getrennt nach Chromosomenaberrationen,
ZNS-Fehlbildungen und MCA/sonstige Fehlbildungen
betrachtet.

Im Jahr 2013 ist bei den induzierten Aborten mit 43 Fal-
len ein besonders hoher Anteil an Chromosomenaberra-
tionen (68,3 %) aufféllig. Davon wurde bei 28 Feten ein
Down-Syndrom und bei vier Feten ein Edwards- bzw.
Patau-Syndrom festgestellt. Im Vorjahr wurden sowohl
absolut (2012: 29) als auch anteilig (54,7 %) wesentlich
weniger induzierte Aborte bei chromosomalen Aberratio-
nen beobachtet. Die Anzahl der induzierten Aborte bei
ZNS-Fehlbildungen (12; 19,0 %) und bei MCA (8; 12,7 %)
entspricht ndherungsweise der Haufigkeit im letzten Jahr
(2012: 15 bzw. 9).

Zu 54 der 63 induzierten Aborte wurde uns das
Geschlecht gemeldet. Es wird ein Uberwiegen der mann-
lichen Geborenen deutlich, das Verhaltnis von méannli-
chen zu weiblichen Geborenen liegt bei 1,35. Die Ubliche
Androtropie bestatigt sich auch im Jahr 2013. Nur bei den
ZNS-Fehlbildungen ist ein ausgewogenes Verhaltnis zu
sehen.

In der Geburtshilfe gilt als ein Qualitdtsmerkmal der Pra-
nataldiagnostik der Zeitpunkt der vorzeitigen Beendigung
der Schwangerschaft. Dabei wird der 21. SSW als spéat-
moglichster Termin Bedeutung beigemessen.

18,0
OMCAJsonstige

16,0 | ©.Chromosomenaberrationen

mZNS

12,0

10,0

8,0

Anzahl

6,0

4,0

2,0

bis 13. 14./15. 16./17. 18./19. 20./21. 22./23. 24./25. ab 26.
Gestationsalter (SSW)

Abb. 47: Gestationsalter (SSW) bei induzierten Aborten 2013

Die bis zur 21. SSW durchgefiihrten induzierten Aborte
machen 2013 einen Anteil von 83,9 % aus, 16,1 % der
induzierten Aborte wurden zu einem spateren Zeitpunkt
vorgenommen. Auch wenn im Vergleich zum Vorjahr
(15,1 %) ein leicht hdherer Anteil von induzierten Aborten
nach der 21. SSW ermittelt wurde, so ist (iber den
Berichtzeitraum (17,9 %) zu beobachten, dass Spatab-
briiche seltener geworden sind. Dies bestatigt die Vermu-
tung, dass es durch die Etablierung des Ersttrimesters-
creenings gelingt, angeborene Fehlbildungen friihzeitig
zu diagnostizieren, um dann schnellstmdglich eine weite-
re Spezialdiagnostik vorzunehmen zu kdnnen.

Das Gestationsalter, bei dem im Mittel ein induzierter
Abort vorgenommen wird, ist in den drei Kategorien ZNS-

Fehlbildungen, Chromosomenaberrationen und MCA/
sonstige Fehlbildungen unterschiedlich. Wéahrend der
Zeitpunkt der Abruptio bei Chromosomenaberrationen
und MCA/sonstigen Fehlbildungen 2013 bei durchschnitt-
lich 17,3 bzw. 17,1 SSW liegt, werden Schwangerschaf-
ten bei Vorliegen einer ZNS-Fehlbildung erst im Durch-
schnitt eine Woche spater (mit 18,5 SSW) beendet. Dies
I8sst sich auf einen spateren Zeitpunkt der Diagnosestel-
lung von ZNS-Fehlbildungen zurtickfihren.

20

0 Anzahl ZNS
B Anzahl Chromosomenaberrationen
16 B Anzahl MCA/sonstige

ik

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

Abb. 48: Mutteralter bei induzierten Aborten 2013 (gruppiert)

Betrachtet man die 63 induzierten Aborte bei angebore-
nen Fehlbildungen hinsichtlich des mutterlichen Alters, so
ist zu erkennen, dass 46,8 % der Mtter tber 35 Jahre alt
waren. Hier zeigt sich in diesem Jahr, neben dem steigen-
den mitterlichen Alter, der Einfluss des hohen Anteils an
Chromosomenaberrationen an den induzierten Aborten.
Tatsache ist, dass die Ausdehnung der Léange der repro-
duktiven Phase der Frauen eine Anhebung des mdtterli-
chen Alters zur Geburt zur Folge hat und damit Chromo-
somenaberrationen, die mit steigendem mdutterlichen
Alter haufiger zu erwarten sind, zunehmen. Das Durch-
schnittsalter der Miitter lag in Sachen-Anhalt im Jahr 2001
bei 27,4 Jahren und 2012 bei 28,8 Jahren (Zahlen des
Statistischen Landesamtes liegen fir 2013 noch nicht
vor).

Das Durchschnittsalter bei den Frauen, die einen indu-
zierten Abort nach prénatal diagnostizierter angeborener
Fehlbildung durchfihren lief3en, ist 32,5 Jahre. In der
Gruppe der Chromosomenaberrationen ist das Durch-
schnittsalter erwartungsgemaf am héchsten und betragt
34,8 Jahre. Der Median liegt bei 36 Jahren. Bei den ZNS-
Fehlbildungen ergibt sich ein mittleres mitterliches Alter
von 26,1 Jahren und bei den MCAs von 28,6 Jahren. Der
Median ist bei 26 bzw. 29 Jahren zu finden. Einen Uber-
blick tber die Verteilung des miutterlichen Alters bei medi-
zinisch induzierten Aborten zeigt Abbildung 48.

Uber den Berichtszeitraum 2001-2012 ist die Zahl aller
vom Statistischen Bundesamt fiir Sachsen-Anhalt ange-
gebenen Schwangerschaftsabbriiche ricklaufig. Fuir
2013 wurden 3.597 Schwangerschaftsabbriiche erfasst
(2001: 5.500). Der Uberwiegende Teil der Schwanger-
schaftsabbriiche wurde nach der Beratungsregel unter-
halb der 13. SSW vorgenommen. Nur 1,75 % der Abbri-
che wurden 2013 in Sachsen-Anhalt aufgrund einer medi-
zinischen Indikation vorgenommen. Dieser Wert liegt in
der Grofkenordnung der Vorjahre (2001-2012: 1,45 %).
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15 Zusammenfassung

Im vorliegenden Jahresbericht des Fehlbildungsmonito-
ring Sachsen-Anhalt zur Haufigkeit von congenitalen
Fehlbildungen und Anomalien sowie genetisch bedingten
Erkrankungen werden die fur das Bundesland Sachsen-
Anhalt zum Geburtsjahr 2013 eingegangenen Daten
zusammengefasst und bewertet. Die statistische Analyse
und die Darstellung der Ergebnisse erfolgt in erprobter
Form und ermdglicht damit eine gute Vergleichbarkeit.
Die Auswertung der Daten geschieht populationsbezogen
auf Basis der offiziellen Geborenenzahlen des Statisti-
schen Landesamtes Halle. Zur besseren Einschatzung
der berechneten Pravalenzen der Indikatorfehlbildungen
fir Sachsen-Anhalt werden, wenn vorhanden, parallel
dazu die europaweit ermittelten Werte von EUROCAT
aufgefiihrt.

In Sachsen-Anhalt sind sinkende Geborenzahlen zu
beobachten, die laut Prognose des Statistischen Amtes
auch kunftig weiter zuriickgehen werden. Im Jahr 2013
wurden im Bundesland 16.797 Lebendgeborene registriert,
geringfligig weniger als im Vorjahr (2012: 16.888). Das grof3-
te Minus von 2012 zu 2013 verzeichnet bei den Lebendge-
borenen der Landkreis Wittenberg (- 3,8 %) und das groR-
te Plus das Jerichower Land (+6,0 %).

Das Statistische Landesamt gibt fiir 2013 66 Totgeborene
an. Diese Anzahl ist im Vergleich zum Mittel des Berichts-
zeitraums (2001-2012: 70,5 pro Jahr) gering, entspricht
jedoch den Zahlen der letzten funf Jahre (2006-2012:
66,0 pro Jahr).

2013 wurden in Deutschland laut Angaben des Statisti-
schen Bundesamtes 682.100 Kinder lebend geboren.
Das sind etwas mehr als im letzten Jahr (2012: 673.544).
Nur etwa 2,5 % aller in Deutschland zur Welt kommenden
Kinder stammen aus Sachsen-Anhalt.

In den Bericht des Jahres 2013 flieRen neben den Daten
der Lebend- und Totgeborenen die Daten zu 63 medizi-
nisch induzierten Aborten und 24 Spontanaborten ab der
16. SSW ein. Die Pravalenzberechnungen im Bericht
beruhen daher auf einer Gesamtzahl von 16.950 Gebore-
nen (Kapitel 2).

608 Geborene (3,59 % aller Geborenen) sind von minde-
stens einer gro3en Fehlbildung betroffen. Die ermittelte
Fehlbildungsrate liegt leicht Giber dem Niveau der letzten
zwolf Jahre (Kl 3,40 % - 3,56 %) (Kapitel 8).

2013 betragt der Lebendgeborenenanteil der Geborenen
mit groen Fehlbildungen 88,32 % (1980-2012: 87,35 %).
Die Rate der induzierten Aborte (2013: 10,36 %) ent-
spricht der des letzten 4-Jahreszeitraumes (2008-2011:
10,46 %). Im Vergleich zum Vorjahr féllt der Anteil der Spon-
tanaborte sehr niedrig aus (2013: 0,66 %; 2012: 1,46 %).
Der Anteil der Totgeborenen bleibt von 2012 (0,65 %) zu
2013 (0,66 %) nahezu unverandert (Kapitel 7 und 8).

Wie jedes Jahr zeigen sich der ASD und der VSD als die
beiden haufigsten Diagnosen. Am dritthaufigsten trat in
diesem Jahr uberraschend das Down-Syndrom auf. Es
folgt auf Rang vier der Horverlust, der auch schon im letz-
ten Jahr sehr oft beobachtet wurde. Haufiger als sonst,
auf Platz finf und sechs, wurden Microcephalie und PDA
diagnostiziert. Die dilatative Uropathie, die Polydactylie,
der Klumpful® und die Subluxation des Hiftgelenkes wur-
den wesentlich seltener gesehen als erwartet (Kapitel 11).

Im Jahr 2013 wurde bei 1,46 % aller Geborenen eine Indi-
katorfehlbildung festgestellt (Kapitel 12). Fir drei Indikator-
fehlbildungen ergeben sich, bezogen auf die jeweilige
Basispravalenz, héhere Pravalenzen: Microcephalie, Pot-
ter-Sequenz und Down-Syndrom. Niedrigere Pravalenzen
im Vergleich zur Basispravalenz werden 2013 bei Spina
bifida, Arhin-/Holoprosencephalie, Linksherzhypoplasie,
Aortenisthmusstenose, Dinndarmatresie und -stenose,
Rectum- und Analatresie/-stenose, Hypospadie, einseiti-
ger Nierenagenesie, Zystennieren, praaxialer Polydacty-
lie, Reduktionsfehlbildungen der Extremitaten, Zwerchfell-
hernie und Edwards-Syndrom beobachtet. Von den selte-
nen Indikatorfehlbildungen sind Epispadie, Ekstrophie der
Harnblase und Prune-belly-Sequenz nicht aufgetreten.

2013 bekamen wir Daten zu 63 fehlbildungsbedingten
Abortinduktionen (Kapitel 14) mitgeteilt. Chromosomena-
berrationen sind die vorherrschende Indikation zum vor-
zeitigen Beenden einer Schwangerschaft (68,3 %).
Knapp zwei Drittel davon betreffen die hdufigste numme-
rische Chromosomenaberration, das Down-Syndrom. Bei
etwa einem Funftel (19,0 %) der medizinisch induzierten
Aborte liegen Fehlbildungen des Zentralnervensystems
vor. In steigendem Male (2013: 45,2 %; 2012: 37,7 %,;
2011: 35,2 %) fanden die Schwangerschaftsabbriche
schon vor der 18. SSW statt.

Bei 19 Geborenen wurde 2013 eine genetisch bedingte
Erkrankung und bei neun Geborenen eine Sequenz, Asso-
ziation bzw. ein Komplex festgestellt. Zehnmal trat eine
Embryopathie oder congenitale Infektion auf. Wieder war
ein Kind von einer Sartanembryofetopathie betroffen. Fiir
die 68 Kinder/Feten mit Chromosomenstérung ergab sich
im Mittel ein mutterliches Alter von 33,2 Jahren (Kapitel 13).

Da die pranatale Alkoholexposition die fiihrende vermeid-
bare Ursache flir angeborene Fehlbildungen ist, wird im
vorliegenden Bericht im Kapitel 16 auf die Alkoholwirkung
in der Schwangerschaft eingegangen. Nachdem in den
70er-Jahren das fetale Alkoholsyndrom als Krankheitsbild
bestatigt wurde, war der Majewski-Score ein Meilenstein
in der Diagnostik. Seit Dezember 2012 gilt die S3-Leitlinie
fur die Diagnostik der fetalen Alkoholspektrum-Storung
(FASD). Kapitel 16 bietet aktuelle Zahlen zur pranatalen
Alkoholexposition.

2013 wurden dem Fehlbildungsmonitoring Daten zu
1.940 Geborenen gemeldet. Bei 608 Kindern/Feten aus
Sachsen-Anhalt wurde mindestens eine grof3e Fehlbil-
dung (Kapitel 6-8) und bei weiteren 203 Geborenen klei-
ne Fehlbildungen oder Anomalien festgestellt.

Es werden Daten von Kindern und Feten mit angebore-
nen Fehlbildungen und von Kindern ohne Fehlbildungen,
die als Kontrollgruppe zur aussagekraftigen statistischen
Beurteilung von Risiken unerlasslich sind, erfasst.

Nur dank der Zuarbeit vieler engagierter Kollegen aus
den diversen medizinischen Einrichtungen, die seit
Jahren freiwillig angeborene Fehlbildungen an das Fehl-
bildungsmonitoring Sachsen-Anhalt melden, konnte die
solide Datenbasis aufgebaut werden, auf deren Grund-
lage die Jahresberichte entstehen. Im Vertrauen auf die
Fortfiihrung der guten Zusammenarbeit méchten wir allen
unseren Einsendern herzlich danken!
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16  Alkoholwirkung in der

Schwangerschaft
Epidemiologische Daten aus

Sachsen-Anhalt

Begriffsbestimmung

Die pranatale Alkoholexposition ist die flihrende vermeid-
bare Ursache fiir angeborene Fehlbildungen. Fetale Alko-
holspektrum-Stérung (FASD) beschreibt die Bandbreite
von Effekten, die auftreten kdnnen, wenn ein Kind als
Fetus der Alkoholwirkung ausgesetzt war und lebenslang
mit den Folgen leben muss.

*= nur mit belegter
Alkoholexposition

Dysfunktion
des zentralen Nervensystems

Abb. 49: Komplexitat der Fetalen Alkoholspektrum-Stérung
(FASD) modifiziert nach Susan J. Astley

Majewski-Score

Die Beschreibung als eigenstandiges Krankheitsbild fand
erst mit der Veroffentlichung von Jones und Smith (US-
Amerikaner) im Lancet 1973 in der Fachwelt Beachtung.
In Deutschland war Majewski mit Einfiihrung des spater
nach ihm benannten Majewski-Score 1978 federfiihrend
in der standardisierten Diagnostik. In den Verdffentlichun-
gen wird von Alkoholembryopathie und Alkoholeffekten
gesprochen.

Lange wurde aus den Arbeiten von Majewski geschluss-
folgert, dass sich eine ,leichte” Beeintrachtigung des Kin-
des als Folge des pranatalen miitterlichen Alkoholkon-
sums auswachsen wirde und die Patienten ein normales
Leben fiihren kénnten. Dabei war noch immer die Angabe
des missbrauchlichen Alkoholkonsums der leiblichen Mut-
ter essentiell, um die Diagnose mdglicher Alkoholeffekte
oder der Alkoholembryopathie, die mit zentralnervosen
Veranderungen und Verhaltensstérungen einhergingen,
zu stellen.

Da Angaben zur leiblichen Mutter und Schwangerschaft
bei den betroffenen Kindern sehr oft nicht méglich waren

Alkohol ist eine bekannte teratogene Noxe. Das Vollbild
der alkoholbedingten Schadigung des Ungeborenen ist
das Fetale Alkoholsyndrom, friiher auch als Alkoholem-
bryopathie benannt. Die bisher Ubliche Klassifikation
unter der Alkoholembryopathie (Q86.0) erfasst aber das
komplexe Krankheitsbild nicht angemessen. Insbesonde-
re da die Diagnose in der klinischen Praxis oft genug erst
jenseits der Neugeborenenzeit gestellt werden kann.

Es gibt Kinder, die durch die Einwirkung des Alkohols
intrauterin zwar geschadigt wurden, aber diese Beein-
trachtigung wird erst im heranwachsenden Organismus
insbesondere durch kognitive Defizite (hauptsachlich
Stérung der Exekutivfunktionen) auffallen. Die fehlende
Einschatzung der spateren Entwicklungsauffalligkeiten
als Symptome der FASD hat flr die betroffenen Kinder oft
schwerwiegende Folgen. Sie weisen eine Odyssee von
Komorbiditaten (ADS, Anpassungsstérung) und Folgeer-
krankungen (Suchterkrankung) auf, die sich in den Bio-
grafien niederschlagt.

(wuchsen nicht in der Ursprungsfamilie auf), gestaltete
sich die Diagnosestellung und damit oft auch eine geziel-
te Therapie/Forderung als aussichtslos. In der klinischen
Praxis bewahrten sich vier diagnostische Saulen:

(1) Wachstumsauffalligkeiten,

(2) faciale Auffélligkeiten,

(3) ZNS-Auffalligkeiten und

(4) Alkoholkonsum der Mutter wahrend der

Schwangerschaft.

In Amerika wurde ein standardisiertes Diagnostikinstru-
ment, der 4-Digit Diagnostic Code, eingefuhrt. Er gewich-
tet die vier Diagnostik-Sdulen und wurde ab 2004 auch in
Deutschland herangezogen. Der 4-Digit-Code ist jedoch
sehr komplex und konnte sich nur bei ausgesuchten
Experten auf dem Gebiet etablieren.

Deshalb spricht man heute von Fetaler Alkoholspektrum-
Storung (FASD), um die Uber das Vollbild mit fetalem
Alkoholsyndrom hinaus gehenden weitreichende Facet-
ten der fetalen Alkoholschadigung fir das Kind zu
bescheiben.
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Aktuelle Chance: S3-Leitlinie zur Diagnostik

Nach Erscheinen einer S3-Leitlinie zur Diagnostik des
Fetalen Alkoholsyndroms im Dezember 2012 gibt es nun
eine wesentliche Hilfestellung auf dem Weg zur Diagnose
von FAS und pFAS, auch wenn keine Auskunft zum Alko-
holkonsum der Mutter zur Verfligung steht.

Die Diagnostik bei FASD umfasst:

- faciale Dysmorphiezeichen (kurze Lidspalten, verstri-
chenes Philtrum, schmale Oberlippe)

- Wachstumsverzégerung (vor und nach der Geburt
sowohl in der Grof3e als auch im Gewicht)

- ZNS-Auffalligkeit (Mikrozephalus, Dysfunktionen des
zentralen Nervensystems mit globaler Intelligenzmin-
derung oder Entwicklungsverzdgerung, Epilepsie,
Teilleistungsstérungen, z. B. aus den Bereichen Spra-
che, Feinmotorik, rdumlich-visuelle Wahrnehmung,
raumlich-konstruktive Fahigkeiten, exekutive Funktio-
nen, Rechenfertigkeit, Lern- und Merkfahigkeit, Auf-
merksamekeit, soziale Fertigkeiten und Verhalten)

Einteilung
Fetale Alkoholspektrum-Stérungen (FASD):

Fetales Alkoholsyndrom (FAS)

= Vollbild mit Auffalligkeiten in allen drei Bereichen
(Wachstum, faciale Dysmorphiezeichen, Mikroze-
phalie oder ZNS-Dysfunktion)

partielles Fetales Alkoholsyndrom (pFAS = partial Fetal

Alcohol Syndrome)

- diagnostiziert bei Vorliegen von Auffalligkeiten in
zwei Bereichen

- zusatzlich zu Dysmorphiezeichen liegt Wachstums-
minderung oder Dysfunktion des ZNS vor

Alkoholbedingte neurologische Entwicklungsstérung

(ARND = Alcohol Related Neurodevelopmental Disorder)

- Diagnose wird nur bei belegter Alkoholexposition
gestellt

- Dysfunktion des ZNS ist vorhanden und/oder Micro-
cephalus, Betroffene zeigen keine koOrperlichen
Anzeichen  (Wachstumsminderung, typische
Gesichtszeichen)

Alkoholbedingte Geburtsschdden (ARBD = Alcohol

Related Birth Defects)

- Diagnose wird nur bei belegter Alkoholexposition
gestellt

- Symptomatik: Dysmorphiezeichen und Begleitfehl-
bildungen in Skelett- und Organsystemen (Herzfeh-
ler, Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Nieren- oder
ableitende Harnwege)

- Patienten mit pranataler Alkoholexposition als Ursa-
che fur Fehlbildungen zeigen auch immer faciale Auf-
falligkeiten und sind ggf. unter ARND klassifizierbar

Eine Diagnosestellung sollte bei dem komplexen Bild in
der Regel einem interdisziplindren Team obliegen. Eine
sorgfaltige differentialdiagnostische Beachtung einer Viel-
zahl von genetisch bedingten Erkrankungen ist dabei not-
wendig.

Warum friithe Diagnosestellung?

Eine frihe Diagnosestellung wurde in Studien als ein
wichtiger schiitzender Entwicklungsfaktor fir Menschen
mit FASD identifiziert. Mit dem Wissen um die Ursache
ihrer Auffalligkeiten kdnnen diese als Symptom einer
Hirnschadigung und nicht als Persénlichkeitsmerkmal
oder Erziehungsfehler angesehen werden.

Die Betroffenen sind in der Regel in ihrer Alltagskompe-
tenz so eingeschrénkt, dass sie die Voraussetzung einer
wesentlichen Behinderung erfiillen. Wenn auch die
toxisch bedingte prénatale Hirnschadigung des Kindes
durch Alkohol als solche unumkehrbar ist, sollen durch
frhe Diagnose zielgenaue Hilfen die Auswirkungen der
Behinderung mildern.

Mutter: Alkohol
(wasserloslich)

= Mitosegift: rifft auf embryonale Phase
der exponentiellen Zellvermehrung

= Reduktion der Gesamtanzahl der

\_/ Zellen und Einzelzellen (Hypoplasie,

Wirkung Hypotrophie)

Embryo/Fet = Teratogen: gestorte Organogenese

= Neurotoxizitat

= biochemische Veranderungen der
Neurotransmitter

ungehindert
durch Plazenta

verzogerter Abbau/
Kompartment
Amnionhohle

Mutter: Alkoholelimination

Abb. 50: Mechanismus der Alkoholschadigung

Uberlegungen zur Schwellendosis

In der EUROMAC-Studie (European Maternal Alcohol
Consumption), die 1992 verdffentlicht wurde, ist nur das
Geburtsgewicht als Mallstab einer moglichen Schadigung
herangezogen worden.

Ergebnisse dieser Untersuchung - die tgliche Einnahme
eines Standarddrinks (10 g reinen Alkohols) scheint kei-
nen schadigenden Einfluss auf das embryofetale Wachs-
tum zu haben - wurden félschlicherweise lange Zeit zitiert.
Dabei bezieht sich dieser Schwellenwert ausschlieRlich
auf postnatal fassbare korperliche Folgeschaden und
nicht auf die ,Neurotoxizitat“. Da gerade das Gehirn aber
am empfindlichsten auf die Alkoholexposition reagiert,
wird Ubereinstimmend angenommen, dass der Schwel-
lenwert deutlich tiefer liegt.

Die Informationen zur realen Dosis des Alkoholkonsums
kann nur von der Mutter kommen und gerade diese Quel-
le ist unzuverlassig.

Die populationsbezogenen Studien haben keinen objekti-
ven Parameter (Alkohol-Abbauprodukte im Mekonium) fiir
den Alkoholkonsum zur Verfligung.

Da es keine lineare Beziehung zwischen konsumierter
Alkoholmenge und klinischem Schweregrad der Schadi-
gung der Kinder in den systematischen Analysen der bis-
herigen Studien (auch tierexperimentell) gab, ist kein
»Sicherer Grenzwert” festlegbar.

Die Empfehlung der Experten lautet: Abstinenz in der
gesamten Schwangerschaft.
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Zahlen zur pranatalen Alkoholexposition

Erste epidemiologische Untersuchungen (prospektiv und
retrospektiv), die durch Olegard et al. 1979 veréffentlicht
wurden, zeigten mit einer Haufigkeit von 1 : 300 Geburten
(wovon nur die Hélfte der Kinder das Vollbild eines FAS
aufwiesen) alkoholassoziierte Veranderungen beim Kind.

Fur Deutschland gibt es keine systematisch ermittelten
Pravalenzangaben. Im Rahmen der KiGGS-Studie (Kin-
der- und Jugendgesundheitssurvey) des Robert-Koch-
Institutes betrug der Alkoholkonsum wahrend der
Schwangerschaft in den Jahren 2000-2008 zwischen
14,4 % - 16,2 % der eingeschlossenen Kinder (insgesamt
108.000 Befragte). Die Zahl der Schwangeren, die Alko-
hol konsumieren, ist deutlich héher als die diagnostizier-
ten FAS-Falle.

Haufigkeit in Europa

In der systematischen Literaturrecherche zu Haufigkeiten
der pranatalen Alkoholexposition in Europa gehen Land-
graf et al. in der Vorarbeit zur S3-Leitlinie (Einschrankung:
Ausschluss des Alkoholkonsums vor Bekanntwerden der
Schwangerschaft) von einer Spanne fiir Deutschland von
14,4-30,0% der Schwangerschaften aus, die von relevan-
tem Alkoholkonsum gefahrdet werden. Dabei werden in
vergleichbaren europaischen Studien Pravalenzen fir

das FAS unter Lebendgeborenen zwischen 0,2 bis 8,2
pro 1.000 Geburten angegeben.

Im Vergleich dazu wird die haufigste angeborene Fehlbil-
dung mit chromosomaler Aberration als Ursache, das
Down Syndrom, in der EUROCAT-Studie im Studienzeit-
raum 1990 bis 2009 mit einer Gesamt-Pravalenz bis 2,2
pro 1.000 Geburten angegeben (siehe auch unter Indika-
torfehlbildungen 12.34 Down Syndrom). Sie ist im Ver-
gleich zum FAS noch deutlich seltener, wird aber im klini-
schen Alltag viel haufiger diagnostiziert.

Haufigkeit der Alkoholexposition in Sachsen-Anhalt

Die prospektive Erfassung des Alkoholkonsums (Abb. 51)
im Rahmen der Selbstauskunft in der Auswertung der
Daten aus dem Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt
der Jahre 2000 bis 2012 zeigt einen Riickgang.

Offen bleibt dabei, ob Aufklarungsanstrengungen dazu
flihrten, dass tatsachlich weniger Schwangere Alkohol in
der Schwangerschaft konsumieren oder ob nur die
Selbstauskunft nicht mehr so ehrlich erfolgt? In beiden
Fallen kann man davon ausgehen, dass im gesellschaftli-
chen Bewusstsein angekommen ist, dass Alkohol eine
Noxe fiir das Ungeborene darstellt.
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Abb. 51: Alkoholkonsum in der Schwangerschaft (%-Anteil) in Sachsen-Anhalt

Alkoholkonsum unter der Geburt

Eine Auswertung der Daten zur Selbstauskunft und der
Meldung von alkoholisierten Gebarenden der Jahre 2000
bis 2012 ergab in 87 Fallen einen auffalligen/missbrauch-
lichen Alkoholgenuss unter der Geburt, d. h. die werdende
Mutter ist alkoholisiert im KreiRsaal aufgenommen wor-
den. Von den 87 Fallen sind in 42 Fallen (48,28 %) post-
natal keine Auffalligkeiten gemeldet. Das verdeutlicht
noch einmal die ,Dunkelziffer* neben den Kindern mit
Vollbild eines FAS, wie es in allen Studien beschrieben
wird. Das kann mit 1 : 2.597 nur die Spitze des Eisberges
sein.

FAS-Haufigkeit in Sachsen-Anhalt

Die Datenanalyse der Jahre 2000 bis 2009 hinsichtlich
der typischen Symptome (ohne Berlicksichtigung der
Selbstauskunft) zeigt 1.520 Falle mit Microcephalus, pra-
und postnataler Wachstumsstérung und facialer Dysmor-
phie (von insgesamt 174.960 Geborenen). Damit wéaren
laut unserer Hochrechnung 0,87 % der Kinder bzw. Feten
von FAS betroffen.

Ca. 100 Betroffene pro Jahr in Sachsen-Anhalt bedeuten
etwa 4.000 Betroffene in Deutschland pro Jahr (2012:
Deutschland 673.544 Lebendgeborene).

Literatur bei den Verfassern
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17 Projekte des Fehlbildungsmonitoring 2013

Im Rahmen der kontinuierlichen Fehlbildungserfassung
besteht die Aufgabe des Fehlbildungsmonitoring darin,
die von den medizinischen Einrichtungen in Sachsen-
Anhalt Gbermittelten Informationen zu angeborenen Fehl-
bildungen systematisch auszuwerten und die Ergebnisse
in Form des vorliegenden Jahresberichtes darzustellen.

Das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt kooperiert
auf europaischer Ebene mit EUROCAT und auf interna-
tionaler Ebene mit der ICBDSR (WHO assoziiert).

Promotionen / Bachelorarbeiten

Im Jahr 2013 wurde im Fehlbildungsmonitoring die
Dissertation von Frau Dr. med. lvonne Paetz mit dem Titel
»Assoziation von Fehlbildungen und Intracytoplasmati-
scher Spermieninjektion (ICSI)“ erfolgreich abgeschlossen.
Jeweils eine Promotionsarbeit an der Charité Berlin und
dem Universitatsklinikum des Saarlandes wurde in
Zusammenarbeit mit dem Fehlbildungsmonitoring Sach-
sen-Anhalt erstellt:

- Angeborene Fehlbildungen nach Applikation einer
Ostrogen-Progesteron-Kombination (Duogynin) - eine
retrospektive Fallserie (Charité Berlin)

- Folat-Initiative Saarland - Ergebnisse einer Befragung
von Frauen im gebérfahigen Alter und Arzten im Saar-
land beziglich des Wissens und Praktizierens einer
Folat-Supplementation (Universitatsklinikum des
Saarlandes, Homburg)

Weitere Promotionsthemen wurden im Jahr 2013 bear-

beitet und laufen aktuell weiter (Arbeitstitel):

- Entwicklung der Préavalenz des Down-Syndroms und
der Einfluss der Pranataldiagnostik von 1995-2010

- Pravalenz und Risikofaktoren orofacialer Spaltbil-
dungen in Sachsen-Anhalt

- Korrelation pra- und postnataler Ultraschallbefunde

Publikationen

Publikationen unter Mitautorschaft des Fehlbildungsmoni-
toring liegen zu verschiedenen Themen vor:

- Barisic |, Odak L, Loane M, Garne E, Wellesley D,
Calzolari E, Dolk H, Addor M, Arriola L, Bergman J,
Bianca S, Boyd PA, Draper ES, Gatt M, Haeusler M,
Khoshnood B, Latos-Bielenska A, McDonnell B,
Pierini A, Rankin J, Rissmann A, Queisser-Luft A, Ver-
ellen-Dumoulin C, Stone D, Tenconi R: Fraser syndro-
me: epidemiological study in a European population.
Am J Med Genet A 2013; 161 (5): 1012-1018

- Boyle B, McConkey R, Garne E, Loane M, Addor MC,
Bakker MK, Boyd PA, Gatt M, Greenlees R, Haeusler
M, Klungseyr K, Latos-Bielenska A, Lelong N, McDon-
nell R, Métneki J, Mullaney C, Nelen V, O'Mahony M,
Pierini A, Rankin J, Rissmann A, Tucker D, Wellesley
D, Dolk H: Trends in the prevalence, risk and pregnan-
cy outcome of multiple births with congenital anomaly:
a registry-based study in 14 European countries 1984-
2007. BJOG: An International Journal of Obstetrics &
Gynaecology 2013; 120: 707-716

Im Folgenden méchten wir lhnen deshalb Informationen
Uber unsere Aktivitdten und Tatigkeitsschwerpunkte im
Jahr 2013 geben und die Ergebnisse der wissenschaftli-
chen Begleitprojekte darstellen.

Weitere Informationen zu unserer Tatigkeit bzw. allge-
mein zum Thema angeborene Fehlbildungen erhalten Sie
unter:

www.angeborene-fehlbildungen.com

- Vergleich der Pravalenzen von Lippen-Kiefer-Gau-
menspalten zwischen Thiringen und Sachsen-Anhalt

- Neugeborenenhdrscreening - Datenanalyse 2010

- Fragiles-X-Syndrom

- Neugeborenenhdrscreening und péadaudiologische
Untersuchung bei Friihgeborenen

- Outcome bei Spina bifida in Sachsen-Anhalt

- Outcome bei Down-Syndrom in Sachsen-Anhalt

- Anorectale Fehlbildungen

- Retrospektive Analyse: Schwangerschaftsausgang
und Geburtsverlauf bei antiepileptischer oder antide-
pressiver Medikation bzw. psychotropem Substanz-
missbrauch vor und wahrend der Schwangerschaft

- Erfassung von Horstérungen von Kindern des Jahr-
ganges 2008/09 im Vergleich zu Referenzdaten des
Neugeborenenhdrscreening Sachsen-Anhalt und ggf.
Einleitung einer Therapieoptimierung

In Kooperation mit der Hochschule Magdeburg-Stendal

wurde im Jahr 2013 eine Bachelorarbeit am Fehlbildungs-

monitoring begonnen (siehe Seite 83):

- Ergebnisse einer Elternbefragung in Sachsen-Anhalt
zum Neugeborenen-Hdrscreening unter dem Aspekt
der Patientenzufriedenheit

- Dworschak GC, Draaken M, Marcelis C, Blaauw | de,
Pfundt R, van Rooij IA, Bartels E, Hilger A, Jenetzky
E, Schmiedeke E, Grasshoff-Derr S, Schmidt D, Marz-
heuser S, Hosie S, Weih S, Holland-Cunz S, Palta M,
Leonhardt J, Schafer M, Kujath C, RiBmann A, Néthen
MM, Zwink N, Ludwig M, Reutter H: De novo 13q dele-
tions in two patients with mild anorectal malformations
as part of VATER/VACTERL and VATER/VACTERL-
like association and analysis of EFNB2 in patients with
anorectal malformations. Am. J. Med. Genet. 2013;
161 (12): 3035-3041

- Khoshnood B, Loane M, Garne E, Addor M, Arriola L,
Bakker M, Barisic |, Bianca S, Boyd P, Calzolari E,
Doray B, Draper E, Gatt M, Haeusler M, Melve KK,
Latos-Bielenska A, McDonnell B, Mullaney C, Nelen
V, O'Mahony M, Pierini A, Queisser-Luft A, Randria-
naivo H, Rankin J, Rissmann A, Salvador J, Tucker D,
Verellen-Dumoulin C, Wellesley D, Zymak-Zakutnya
N, Dolk H: Recent decrease in the prevalence of con-
genital heart defects in Europe. J Pediatr 2013; 162
(1): 108-113
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- Kohn A, Hoyer-Schuschke J, RiBmann A: Seltene
angeborene Erkrankungen. Hebamme 2013; 26 (2):
118-122

- Kohn A, RiBmann A: Landesweites Tracking zum
Neugeborenen-Hoérscreening (NHS) in Sachsen-
Anhalt. Arzteblatt Sachsen-Anhalt 2013; 24 (5): 21-22

- Loane M, Morris JK, Addor M, Arriola L, Budd J, Doray
B, Garne E, Gatt M, Haeusler M, Khoshnood B,
Klungsoyr Melve K, Latos-Bielenska A, McDonnell B,
Mullaney C, O'Mahony M, Queisser-Wahrendorf A,
Rankin J, Rissmann A, Rounding C, Salvador J, Tucker D,

Vortrage/Weiterbildungen

Im Jahr 2013 wurden von den Mitarbeiterinnen des
Fehlbildungsmonitoring Vortrdge zu folgenden Themen,
z. B. im Rahmen von Fortbildungen oder Kongressen,
gehalten:

28.02.2013: ,Haufigkeit angeborener Extremitatenfehl-
bildungen in Sachsen-Anhalt”

(Tag der Seltenen Erkrankungen 2013,
Magdeburg)

09.03.2013: ,Neugeborenen-Horscreening in Sachsen-
Anhalt”

(78. Kongress der Deutschsprachigen
Gesellschaft flir Sprach- und Stimmheil-
kunde, Magdeburg)

03.04.2013  ,Populationsbezogene Daten zu Extremita-
tenfehlbildungen - Sachsen-Anhalt im Ver-
gleich zum Rest der Welt*

(Arztliche Fortbildung - Angeborene Extre-
mitatenfehlbildungen, Magdeburg)

18.04.2013: ,Fetales Alkoholsyndrom (FAS) - Epide-
miologische Daten aus Sachsen-Anhalt,
Deutschland und Europa”

(Fachtagung ,Moritz braucht Hilfe* - Ent-
wicklungschancen fur Kinder mit fetalem
Alkoholsyndrom, Magdeburg)

Poster

12.-13.04.2013:

105. Jahrestagung der Sachsisch-Thiringischen Gesell-

schaft flr Kinder- und Jugendmedizin (STGKJM), Magde-

burg
"Neugeborenen-Horscreening (NHS) Entwicklungen
in Sachsen-Anhalt"

- "Ergebnisse des Neugeboren-Horscreenings 2010 in
Sachsen-Anhalt"

- "Neugeborenen-Hdérscreening vom Messergebnis zur
Erstversorgung: Tracking-Technologien"

- "Orofaciale Spalten in Sachsen-Anhalt 2000-2008"

- "Unfallgeschehen bei ADHS - durch Medikation posi-
tiv beeinflussbar?"

- "Eine schwierige Diagnose: Analatresie"

- "Gastroschisis today - eine interdisziplindre Heraus-
forderung”

30.04.-03.05.2013:

130. Kongress der Deutschen Gesellschaft fir Chirurgie,

Mdinchen

- "Analatresie - eine komplexe Diagnose"

12.-14.06.2013:

28th Registry Leaders Meeting, Zagreb
“Epidemiology of congenital diaphragmatic hernia in
Europe: a register-based study”

Wellesley D, Yevtushok L, Dolk H: Twenty-year trends
in the prevalence of Down syndrome and other triso-
mies in Europe: impact of maternal age and prenatal
screening. Eur J Hum Genet 2013; 21 (1): 27-33

- Lohse T, Hartmann T, Kéhn A, RiBmann A: Transpa-
renz der Umsetzung des Universellen Neugeborenen-
Horscreenings in Deutschland. Gesundheitswesen
2013;

- Scholz F, Kéhn A, Rissmann A, Arens C, Vorwerk W,
Vorwerk U: Seromukotympanon. HNO 2013; 61 (10):
859-865

08.10.2013: ,Stérungen der Geschlechtsdifferenzie-
rung- Medizinische und epidemiologische
Grundlagen”
(Qualitatszirkel Erziehungsberatung, Sexu-
alpadagogik und Schwangerschaftsbera-
tung, Magdeburg)

09.10.2013: ,Entwicklung Neuralrohrdefekte*
(Beiratstreffen des Arbeitskreises Folsdure
& Gesundheit, Frankfurt a.M.)

08.11.2013: ,Neugeborenenhdrscreening in Sachsen-
Anhalt”
(VDHZ-Mitgliederversammlung, Berlin)

09.11.2013: ,Vorstellung Jahresbericht 2012“
(9. Einsendertreffen Fehlbildungsmonito-
ring Sachsen-Anhalt)

03.-06.12.2013:
"Use of surveillance data in evaluation of
diagnostic investigations of Anorectal Mal-
formation"
(40th Annual Meeting of International Clea-
ringhouse for Birth Defects Surveillance
and Research (ICBDSR), San Jose (Costa
Rica))

13.-16.10.2013:

4th World Congress of Pediatric Surgery (WOFAPS), Berlin

- "Congenital abdominal wall defects surgical treatment
results based on preterm delivery"

21.-22.10.2013:

Rare disease an orphan drug registries 2nd international

workshop, Rome (ltaly)

- "From prevalence data to the preterm birth for fetal
gastroschisis - a succesful story in Saxony-Anhalt,
Germany"

05.-07.12.2013:

26. Deutscher Kongress flir Perinatale Medizin, Berlin
"1 von 33 Schwangerschaften von Fehlbildung betrof-
fen - Fehlbildungserfassung in Sachsen-Anhalt"

- "Fragiles-X Syndrom - ein bereits perinatal relevantes
Krankheitsbild?" (Posterpreis erhalten)

- "Korrelation pra- und postnataler Befunde in einem
Krankenhaus der Schwerpunktversorgung"
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Weitere Aktivitaten und Kooperationen

An folgenden Studien, die von unserem Kooperations-
partner EUROCAT durchgefiihrt werden, haben wir als
Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt im Jahr 2013
teilgenommen bzw. diese Studien wurden initiiert:

EUROCAT
“Epidemiology of congenital diaphragmatic hernia in
Europe: a register-based study”

- “The impact of prenatal screening and subsequent ter-
minations on the prevalence of CHD anomalies in live
born babies with Down syndrome”

- “Selective Serotonin Reuptake Inhibitor Antidepres-
sant Use in First Trimester Pregnancy and Risk of
Congenital Anomalies: A European Register-based
Study in 12 European Countries”

- “Meckel-Gruber syndrome in Europe: a population
based study on prevalence, prenatal diagnosis, clini-
cal features and survival”

- “Epidemiology of Hirschsprung's disease in Europe: a
register-based study”

- “Oculoauriculovertebral Spectrum: a Registry-Based
Study in Europe “

- “The changing epidemiology of Gastroschisis in
Europe: a register-based study”

- “Pierre Robin Sequence and Methadon Exposure in
Pregnancy”

- “Epidemiology of rare syndromes in Europe”

- “The increasing reported incidence of echogenic lung
lesions”

- “The Prevalence of Additional Anomalies in babies
with Trisomy 13 or Trisomy 18”

- “The epidemiology of Tetralogy of Fallot with special
emphasis on medication exposure.The epidemiology
of Ebstein’s anomaly with special emphasis on medi-
cation exposure”

- “Trends in Hypospadias in Europe in the period 2001-
2010”

- “EUROCAT GSK Lamotrigine study*

Das Fehlbildungsmonitoring organisierte folgende Veran-

staltungen bzw. Fortbildungen im Jahr 2013:

- Interdisziplindre kinderurologische Fallkonferenz
(31.01.2013 in Magdeburg)

- Tag der Seltenen Erkrankungen 2013 (28.02.2013 in
Magdeburg)

- Kinderéarztliche Fortbildung - Angeborene Extremita-
tenfehlbildungen (03.04.2013 in Magdeburg)

- 9. Einsendertreffen des Fehlbildungsmonitoring Sach-
sen-Anhalt (09.11.2013 in Magdeburg)

Die jahrliche Sitzung des Arbeitskreises “Folsdure &
Gesundheit” fand am 09.10.2013 unter Leitung von Prof.
Dr. Koletzko in Frankfurt am Main statt. Das Fehlbildungs-
monitoring Sachsen-Anhalt zahlt zu den Mitgliedsinstitu-
tionen, nimmt an den Beiratstreffen teil und prasentiert
dort regelmafig aktuelle Daten zur Entwicklung der Neur-
alrohrdefekte.

Zum Welt Spina bifida und Hydrocephalus Tag am
25.10.2013 organisierte das Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt ein Expertentelefonforum zum Thema
,Besonderheiten beim Ubergang der medizinischen
Betreuung ins Erwachsenenalter (TransitionCare)“. Hier
wurde Betroffenen und deren Angehorigen die Mdglich-
keit geboten, sich von verschiedenen Fachéarzten zu Fra-
gen bei angeborenen Fehlbildungen beraten zu lassen.

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

www.angeborene-fehlbildungen.com

Falls Sie weitere Informationen wiinschen, kontaktieren
Sie uns bitte direkt. Auch flir Kooperationen stehen wir
lhnen gerne jederzeit zur Verfiigung.
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18 Neugeborenenhérscreening 2013

Einleitung

Jedes Neugeborene hat seit dem 01.01.2009 einen
gesetzlichen Anspruch auf die Untersuchung des Horver-
mogens im Rahmen der Kindervorsorgeuntersuchungen
nach der Geburt.

Ziel des Neugeborenenhdrscreening (NHS) ist es, ange-
borene Horstérungen friithzeitig (bis zum 3. Lebensmonat)
zu diagnostizieren und eine entsprechende Therapie (bis
zum 6. Lebensmonat) einzuleiten.

Grundlage fiir diese Friherkennungsuntersuchung ist
“Anlage 6 - Friherkennungsuntersuchung von Horsto-
rungen bei Neugeborenen (Neugeborenenhdrscreening)”
der Kinder-Richtlinien des Gemeinsamen Bundesaus-
schusses (G-BA) vom 19.06.2008.

Das Verfahren des Neugeborenenhdrscreening ist wie

folgt in der Richtlinie geregelt:

- Messung jedes Ohres mittels TEOAE oder AABR bis
zum 3. Lebenstag (auferhalb Klinik spatestens zur U2)

- fir Risikokinder Untersuchung mittels AABR obligat

- Untersuchung bei Friihgeborenen spétestens zum
errechneten Geburtstermin und bei kranken Neugebo-
renen spatestens vor Ende des 3. Lebensmonats

- bei auffalligem Erstscreening Wiederholung der
Untersuchung an beiden Ohren mittels AABR mdg-
lichst am selben Tag, spatestens zur U2

- bei auffalligem Befund der Kontroll-AABR umfassen-
de Konfirmationsdiagnostik bis zur 12. Lebenswoche

Entsprechend der Kinder-Richtlinie sind die Durchfiihrung
und die Ergebnisse des Neugeborenenhdrscreening
sowie einer erfolgten Konfirmationsdiagnostik im Gelben
Kinderuntersuchungsheft zu dokumentieren. Diese Doku-
mentation dient dem betreuenden Kinderarzt bzw. dem
behandelnden HNO-Arzt zur Beurteilung, inwieweit diese
Friherkennungsuntersuchung und eine eventuell not-
wendige Konfirmationsdiagnostik erfolgt ist bzw. ob eine
entsprechende Therapie eingeleitet wurde.

Beteiligte Einrichtungen

Im Jahr 2013 gab es in Sachsen-Anhalt 26 Geburtsklini-
ken. In allen wird bereits langjéhrig ein Neugeborenen-
horscreening mittels TEOAE oder AABR angeboten.
Diese Kliniken nahmen 2013 alle am Tracking des Neu-
geborenenhdrscreening teil.

Dazu wird jedem Kind - sofern keine Ablehnung dieser
Untersuchung und/oder Datenibermittiung durch die
Eltern/Personensorgeberechtigten vorliegt - eine Scree-
ning-ID zugeordnet und die Horscreening-Befunde an die
Trackingstelle fir das Neugeborenenhdrscreening in
Sachsen-Anhalt Gbermittelt.

Als Trackingzentrale fiir das Neugeborenenhdérscreening
(landerspezifisches Screeningzentrum) fungiert das Fehl-
bildungsmonitoring Sachsen-Anhalt in Zusammenarbeit
mit dem Zentrum fir Neugeborenenscreening in Sach-
sen-Anhalt bereits seit dem Jahr 2006.

Die Richtlinie zum Neugeborenenhérscreening regelt,

dass bei Risikokindern fiir angeborene Hérstérungen das

Hérscreening mittels AABR erfolgen soll.

Folgende Ubersicht informiert auszugsweise iiber mogli-

che Indikationen zur Durchfiihrung einer AABR aufgrund

eines erhdhten Risikos flir Horstérungen (modifiziert nach

JCIH 2007%):

- positive Familienanamnese hinsichtlich Hérstérungen

- klinischer Verdacht auf Hérstérung/Taubheit

- Frihgeburtlichkeit, Geburtsgewicht unter 1500 g

- neonatale Intensivbetreuung (> 2 Tage)

- Hyperbilirubindmie (Austauschtransfusion)

- préa-, peri- oder postnatale Hypoxie (pH < 7,20)

- peri- und postnatale Hirnblutungen, Odeme

- intrauterine Infektionen

- kulturpositive postnatale Infektionen assoziiert mit
erhdéhtem Risiko fur Horverlust

- kraniofaciale Anomalien

- syndromale Erkrankungen mit Hoérverlust

- neurodegenerative Erkrankungen oder sensomotori-
sche Neuropathien

- auBerliche Auffélligkeiten, die auf eine syndromale
Erkrankung hinweisen kdnnen, die mit einer Horst6-
rung vergesellschaftet ist (z. B. weille Haarstrahne)

- APGAR-Werte von 0-4 in der 1. Minute und 0-6 nach
5 Minuten

* Joint Committee on Infant Hearing (JCIH):
Year 2007 Position Statement: Principles and Guidelines for Early
Hearing Detection and Intervention Programs. Pediatrics. 120. 898-921
(2007) DOI: 10.1542/peds.2007-2333

Die Screening-ID, die als Voraussetzung fiir das Tracking
zum Horscreening dient, wird ebenfalls von mehreren
Hebammen genutzt. Somit wird auch fir die durch sie
betreuten Kinder (z. B. Hausgeburten) das Neugebore-
nenhdrscreening-Tracking erméglicht.

Die folgende Tabelle auf Seite 81 gibt einen Uberblick
Uber die einzelnen Geburtskliniken und die Geborenen-
zahlen von Kindern mit einer Screening-ID.
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Geburtskliniken in Sachsen-Anhalt und Anbindung an das Neugeborenenhdrscreening-Tracking (sortiert nach Ort)

*

Geburten + Mehrlinge, falls keine eigene Geburtenbuchnummer vergeben wurde, abzliglich der Totgeborenen

Im Jahr 2013 wurde insgesamt 16.492 Neugeborenen Weiterhin gehen Angaben zu 119 Kindern, die z. B. per
nach der Geburt in einer Geburtsklinik in Sachsen-Anhalt Hausentbindung oder im Geburtshaus geboren wurden,
eine Screening-ID zugeordnet. in die Auswertungen mit ein. Diese Kinder erhielten eben-
Daraus ergibt sich fir diese Kinder die Moglichkeit des falls nach der Geburt eine Screening-ID (z. B. durch die
Hérscreeningtracking. betreuende Hebamme).
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Trackingaufwand

Das Tracking des Neugeborenenhdérscreening erfordert
einen umfangreichen organisatorischen und personellen
Aufwand. Dies beginnt bereits in den Geburtskliniken mit
der Dokumentation der Hértestergebnisse, die an das
Fehlbildungsmonitoring per Post oder per Fax Ubermittelt
werden. Im Fehlbildungsmonitoring erfolgt dann kontinu-
ierlich die Dateneingabe in eine spezielle Trackingdaten-
bank. Insgesamt erhielten wir im Jahr 2013 Meldungen
von 110 Einsendern.

In der folgenden Tabelle wird dargestellt, wie viele Neu-
geborene pro Monat eine Screening-ID erhielten und wie
viele Befundeingdnge von diesen Neugeborenen pro
Monat erfolgten. Ersichtlich wird, dass aktuell pro Monat
mit durchschnittlich 1.800 Meldungen zu rechnen ist,
wobei flrr einige Kinder Mehrfachbefunde registriert wer-
den (z. B. aus der Geburtsklinik, Kinderklinik, HNO-KIlinik,
von einem niedergelassenen HNO-Arzt, Kinderarzt oder
von den Eltern).

Geborene mit Screening-ID und Anzahl der Befundeingange

Januar 1.386

1.836

Méarz 1.293 1.681

Mai 1.338 1.750

Juli 1.583 2.075

September 1.535 2.011

November 1.332 1.724

gesamt 16.611

Um das Tracking zu gewahrleisten, wurden fiir die Neu-
geborenen des Jahres 2013 insgesamt 2.376 Briefe bzw.
Fax-Anfragen (pro Kind ein bis maximal neun Briefe) ver-
schickt. Bezogen auf alle Kinder mit Screening-ID ent-
spricht dies durchschnittlich 0,14 Briefe pro Kind.

Ergebnisse (Stand: August 2014)

In die Auswertungen zum Neugeborenenhdrscreening
2013 gehen alle Befunde ein, die an die Trackingstelle fiir
das Neugeborenenhdrscreening fir Kinder aus dem
Geburtsjahr 2013 gemeldet wurden:

Von den 16.611 Kindern mit Screening-ID hatten 13.805
Kinder ein unauffélliges Neugeborenenhdrscreening.

Bei 2.806 Kindern war dieser erste Hortest kontrollbediirf-
tig bzw. es wurde kein Neugeborenenhdrscreening in der
Geburtsklinik durchgefiihrt (gilt ebenfalls als kontrollbe-
dirftig). Die Griinde fiir eine Nichtdurchfiihrung des Hor-
tests sind vielfaltig, dazu gehoéren z. B. die ambulante
Geburt bzw. die vorzeitige Entlassung aus der Geburtsein-
richtung, die Verlegung des Kindes in eine andere Kilinik
oder ein defektes Gerat.

Die Kontrolluntersuchung der 2.806 Kinder ergab bei 2.249
Kindern ein unauffélliges Ergebnis. Die restlichen 557 Kin-
der hatten weiterhin ein kontrollbediirftiges Ergebnis.

Von diesen 557 Kindern erhielten 164 Kinder eine abge-
schlossene péadaudiologische Konfirmationsdiagnostik.
153 Kinder haben unserer Kenntnis nach keine Konfirma-
tionsdiagnostik erhalten und gelten als lost to follow-up.

21.703

Ebenfalls gab es telefonische Kontakte zu den Eltern der
Kinder, die 2013 geboren wurden bzw. zu den behandeln-
den Arzten. Es wurden insgesamt 223 Telefonate im Rah-
men des Tracking gefiihrt (ein bis maximal vier pro Kind).

Bei 214 Kindern wurde kein Screening durchgefiihrt
(keine Elternreaktion auf Nachfragen oder Untersuchung
abgelehnt) und bei neun Kindern befindet sich der Status
noch in Abkldrung, d. h. die Untersuchungen waren im
August 2014 noch nicht abgeschlossen bzw. der Tracking-
prozess dauert noch an. Fir 17 Kinder musste die Nachver-
folgung seitens der Trackingstelle ohne Ergebnis beendet
werden, da die Eltern nicht kontaktiert werden konnten.

Insgesamt konnte bisher bei 189 Kindern des Geburts-
jahrgangs 2013 die follow-up-Untersuchung (Konfirma-
tionsdiagnostik) abgeschlossen werden. Neben den
164 Kindern, die ein kontrollbedirftiges Ergebnis hatten,
sind darunter auch 25 Kinder mit unauffalligem Erstscree-
ning. Diese 25 Kinder erhielten méglicherweise aufgrund
bestehender Risikofaktoren eine follow-up-Untersuchung.
Im Rahmen der Konfirmationsdiagnostik konnte bei
146 Kindern eine Horstérung ausgeschlossen werden.
Bei 43 Kindern wurde eine einseitige/beidseitige Hor-
stérung diagnostiziert und eine entsprechende Therapie
eingeleitet. Beispielsweise wurden 17 Kinder mit Horge-
raten versorgt (siebenmal Horgerate beidseitig, zehnmal
Hoérgerat einseitig).
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Ergebnisse einer Elternbefragung in Sachsen-Anhalt zum Neugeborenen-
horscreening (NHS) unter dem Aspekt der Patientenzufriedenheit

Von November 2013 bis April 2014 wurde im Rahmen
einer Bachelorarbeit eine Elternbefragung (N=394)
durchgeflihrt, um die Patientenzufriedenheit in Bezug auf
das Neugeborenenhdrscreening (NHS) in Sachsen-
Anhalt zu ermitteln.

Ahnlich wie in anderen Studien erhélt die Mehrheit der
Eltern zum ersten Mal in der Geburtseinrichtung Informa-
tionen zum Thema NHS. Die Aufklarung wird dabei am
haufigsten (31,3 %) von der Krankenschwester oder
Medizinisch-technischen Assistenten durchgefiihrt. Von
den befragten Eltern empfanden 69,3 % die Aufklarung
Uber das NHS als ausreichend.

Etwa ein Sechstel (15,7 %) waren mit den gegebenen
Informationen nicht zufrieden, 13,2 % konnten sich nicht
mehr an die gegebenen Informationen erinnern und 1,0 %
empfand die Aufklarung zu umfangreich. Die restlichen
0,8 % machten keine Angabe zu dieser Frage.

Dabei ergab die Auswertung der Fragebdgen, dass sich
lediglich 66,2 % der Befragungsteilnehmer mit dem Merk-
blatt des G-BA beschaftigt haben. Von den 19,0 %, die
das Infoblatt nicht gelesen haben, gaben drei Viertel
(76,0 %) an, die Infobroschiire nicht erhalten zu haben.
Weiterhin sind 17,7 % mit der fachlichen Kompetenz,
23,9 % mit der Empathie des untersuchenden Personals
und 12,7 % mit der Verstandlichkeit der gegebenen Infor-
mationen unzufrieden.

Trotz alledem beflirworten 97,7 % der befragten Eltern
das generelle Angebot eines NHS und 83,0 % sind dem
NHS in Sachsen-Anhalt gegenilber positiv eingestellt.
Demgegeniiber stehen 11,2 %, die eine neutrale Einstel-
lung zum NHS haben, sowie 4,3 %, die Ambivalenz in
Bezug auf das NHS aufiern.

Nur 11,9 % der befragten Eltern geben Verbesserungsvor-
schldge an. Fast die Halfte (48,9 %) dieser Vorschlage
beziehen sich auf eine bessere NHS-Aufklarung. Explizit
werden mehr Informationen zum Screeningablauf und
zum Testergebnis gewlinscht. Weitere 21,3 % der Vor-
schlage nehmen Bezug auf die bessere Integration der
Eltern beim Hoérscreening und 10,6 % fordern eine bessere
Schulung und Qualifizierung des medizinischen Personals
sowie einen separaten Untersuchungsraum (4,3 %).
Insgesamt wird das NHS als eine sehr gute Mdglichkeit
wahrgenommen, einfach und schmerzfrei die Gesundheit
des Kindes in Bezug auf das Horvermdgen festzustellen.
Es ist positiv anzumerken, dass 21,8 % der Eltern expli-
zit angeben, keine Verbesserungsvorschldge zu haben
bzw. dass eine Verbesserung nicht nétig ist.

In einer weitergehenden Analyse wurden der Einfluss des
Schulabschlusses der Eltern, des Screeningbefundes
und des Alters des Kindes auf die Antworten nachfolgen-
der Fragen untersucht.

- Wie fanden Sie die Aufklarung, die lhnen Uber das
NHS vermittelt wurde?

- Wie zufrieden waren Sie mit der fachlichen Kompe-
tenz der untersuchenden Arzte bzw. Schwestern?

- Hatten Sie das Gefiihl, dass das medizinische Per-
sonal ausreichend auf Ihre Angste und Sorgen, in
Zusammenhang mit dem NHS, eingegangen ist?

- Waren alle Informationen, die lhnen vom medizini-
schen Personal beziiglich des NHS gegeben wurden,
verstandlich?

- Sind Sie positiv oder negativ gegeniiber dem Test
eingestellt?

Die Untersuchung konnte keinen signifikanten Zusam-
menhang zwischen der Patientenzufriedenheit und dem
Schulabschluss der Eltern belegen. Es hat sich jedoch die
Tendenz gezeigt, dass mit steigender Bildung die
Zufriedenheit sinkt. Ebenso konnte kein wesentlicher
Unterschied in der Patientenzufriedenheit in Abhangigkeit
vom Alter des Kindes festgestellt werden. Auch hier zeigt
sich eine nicht signifikante Tendenz, dass mit steigendem
Kindesalter die Zufriedenheit bezlglich der Ver-
standlichkeit und des Umfangs der Aufklarung sinkt.
Lediglich der Screeningbefund erwies sich als wesentlich-
er Einflussfaktor auf die Bewertung der fachlichen Kom-
petenz des medizinischen Personals (Abb. 52) und auf
die generelle Einstellung zum NHS (Abb. 53).
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Abb. 52: Zufriedenheit mit der fachlichen Kompetenz des
Personals - Antworten in Abhangigkeit vom Screening-
befund
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Abb. 53: Einstellung gegenliiber dem NHS - Antworten in
Abhangigkeit vom Screeningbefund

Auch wenn noch kein Konsens dartber herrscht, welcher
Zeitpunkt fir die NHS-Aufklarung angemessen ist, zeigt
die Studie, dass ein friherer Aufklarungszeitpunkt ange-
bracht ist. Es ware daher wiinschenswert, die Profes-
sionellen, die schon wahrend der Schwangerschaft
involviert sind (z. B. Gynakologen und Hebammen), stark-
er in den Aufklarungsprozess einzubeziehen.
Zukinftige Fortbildungsangebote flir die Screener sollten
neben den theoretischen und technischen Kenntnissen
auch den Umgang mit den Eltern thematisieren. Vorhan-
dene Angste und Sorgen kénnen durch eine verbesserte
Informationspolitik sowie die Anwesenheit und Integration
der Eltern abgebaut werden. Fiir Sachsen-Anhalt bietet
diese Untersuchung Ansatzpunkte, um die Aufklarung in
Bezug auf das NHS zu optimieren und damit die Patien-
tenzufriedenheit zu erhdhen.

Autorin: Jenny Midiller
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Einleitung

Das Neugeborenenscreening ist eine bevélkerungsmedi-
zinische Praventionsmallhahme mit dem Ziel der voll-
standigen und frihzeitigen Erkennung sowie einer quali-
tatsgesicherten Therapie aller Neugeborenen mit behan-
delbaren endokrinen und metabolischen Erkrankungen.
In den Richtlinien Uber die Friiherkennung von Krankhei-
ten bei Kindern bis zur Vollendung des 6. Lebensjahres
(,Kinder-Richtlinien®) sind die Details des Neugeborenen-
screenings (NGS) in den Anlagen 2-4 geregelt.

Die Deutsche Gesellschaft fir Neugeborenenscreening
(DGNS) e.V. erstellt jahrlich gemeinsam mit den deut-
schen Screeninglaboratorien den nationalen Screening-
report. Die statistische Aufarbeitung der Screeningdaten
orientiert sich an den in der Richtlinie definierten Qualitats-
kriterien fir die Durchfihrung des NGS in Deutschland.
Der Report bezieht sich ausschlieRlich auf die angeborenen
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metabolischen und endokrinologischen Erkrankungen,
die als Zielkrankheiten in der Richtlinie definiert sind. Er
stellt eine umfassende statistische Zusammenstellung
der krankheitsbezogenen Screeningzahlen, Recallraten
sowie bestatigten Diagnosen fiir das jeweilige Jahr dar.
AuRerdem werden fiir ganz Deutschland Daten zur Pro-
zessqualitat prasentiert.

Die Screeningproben aus den einzelnen Bundesléandern
verteilen sich auf die Laboratorien wie in Abbildung 1 dar-
gestellt. Hier wird ersichtlich, dass das Screeninglabor
Magdeburg die Screeningproben aus Sachsen-Anhalt
vollstéandig bearbeitet.

Natirlich halt sich unser Labor an die in der Richtlinie
genannten Erkrankungen. Tabelle 1 listet diese mit den
aktuellen Haufigkeiten in Deutschland auf.

Tab. 1: Haufigkeit der im Screening entdeckten Krankheiten in
Deutschland

Hypothyreose 1:3.275

Biotinidasemangel (inkl. partieller Defekte) 1:24.212

Phenylketonurie (PKU) / Hyperphenylalanin- 1:5.022
amie (HPA)//Cofaktormangel T

Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase 1-10.761
(MCAD)-Mangel o

(Very-)Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase 1 :56.496
(VLCAD)-Mangel T

Carnitin-Palmitoyl-CoA-Transferase Il
(CPTII)-Mangel

Glutaracidurie Typ | (GA I) 1:225.982

gesamt 1:1.309

keine Angaben
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Im Folgenden werden die Daten des Screenings in Sach-
sen-Anhalt aus dem Jahr 2013 dargestellt.

Prozessqualitat

Die Prozessqualitdt beschreibt die Prozessabldufe und
deren Bewertung durch Fachgremien an Hand von vorge-
gebenen Indikatoren.

Diese sind flir das Neugeborenenscreening:

- vollstdndige Erfassung der Zielpopulation
- Erfassungsmethode und -rate
- Leerkartensysteme

- Vollstandigkeit der Kontroll(Recall)- und Folgeunter-
suchungen

- Erfassung der Untersuchungsparameter und Cutoffs

- nach Krankheit, Labor und Lebens- bzw. Gestations-
alter stratifizierte Recallraten, positiv

- pradiktive Werte, Pravalenzen

- Spezifitdt und Sensitivitat der Testverfahren

Erfassungsraten

Um sicher zu stellen, dass das Screening allen Neugebo-
renen angeboten wird, ist ein Tracking auf Vollstandigkeit
noétig. Dies erfolgt fur Kinder, die in geburtshilflichen Ein-
richtungen entbunden werden, durch Kontrolle der fortlau-
fenden Geburtenbuchnummern im Screeninglabor und
durch ein sogenanntes Leerkartensystem. Die geburts-
hilflichen Einrichtungen missen laut Kinderrichtlinie auf
einer leeren Testkarte die Ablehnung des Screenings
Uberhaupt, die Ablehnung einer Friihabnahme des Scree-
nings, die Verlegung in eine Spezialeinrichtung oder den
Tod des Neugeborenenen dokumentieren. Diese Testkar-
te muss an das Labor gesandt werden. Der Erfolg dieses
Systems ist in den einzelnen Bundeslandern unterschied-
lich.

Fir das Jahr 2013 sahen die Erfassungsraten in Sach-
sen-Anhalt wie folgt aus:

Laut Angaben des Statistischen Bundesamtes wurden
16.797 Kinder in Sachsen-Anhalt lebend geboren (Anga-
ben nach dem Wohnort der Mutter).

Tab. 2: Erfassungsrate fiir Erstuntersuchungen

Erstscreening in Magdeburg 16.601

Screening von den Eltern verweigert
bzw. U2 vermutlich nicht wahrgenom- 3 15.890
men, keine Riickmeldung

Die Diskrepanz zwischen der Zahl der Lebendgeborenen
und der Anzahl der gescreenten Kinder betragt 907.

Die Angaben des Statistischen Bundesamtes basieren
auf den Angaben des Statistischen Landesamtes Sach-
sen-Anhalt. Grundlage sind die von den Geburtseinrich-
tungen an die Standesamter gemeldeten Geburten, die
nach dem Wohnort der Mutter sortiert werden. Die Zahl

- Prozesszeiten (hier nur im praanalytischen und Labor-
bereich: Alter bei Blutentnahme, Zeit zwischen Blut-
entnahme, Laboreingang und Befundibermittlung)

- individuelle Screeningwerte von Neugeborenen,
fur die eine weitere Abklarung empfohlen wurde

- Konfirmationsdiagnostik
- Art der Diagnostik
- Zeitraum der Diagnostik

- endglltige Diagnose

- Therapiebeginn

der in Sachsen-Anhalt lebenden Miitter, die ihre Kinder in
anderen Bundeslandern zur Welt brachten, kann in der
Screeningstatistik unseres Zentrums nicht erfasst wer-
den, wenn das Neugeborenenscreening in einem ande-
ren Bundesland erfolgte.

Es wurden mit Sicherheit Neugeborenene in anderen
Bundeslandern gescreent, die in Sachsen-Anhalt gebo-
ren wurden und deren Mutter in Sachsen-Anhalt wohnen.
Dazu konnte keine genaue Kenntnis erworben werden.

Tab. 3: Erfassungsrate durch Leerkarten

Gesamteingang 389
Friihabnahme abgelehnt 277

Von 26 durch Leerkarten gemeldeten Kindern (ohne ver-
storbene Kinder) ist keine Blutprobe im Labor eingegan-
gen. Ein Grund dafir ist unter anderem die Durchfiihrung
des Screenings in einem anderen Bundesland.

Tab. 4: Vollstandigkeit der Kontroll(Recall)- und Folgeuntersu-
chungen

angefordert

verstorben vor Kontrolle

SSW = Schwangerschaftswochen
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Untersuchungszahlen, Recallraten und gesicherte Félle

In Tabelle 5 werden die Recallraten fiir die einzelnen gesamt mussten 2013 104 Kontrolluntersuchungen
Messparameter und die gesicherten Falle aufgezeigt. Ins- durchgefiihrt werden.

Tab. 5: Probenumfang, gesicherte Falle, Recall-Rate 2013, Inzidenz 1992-2013

16.601 0,02 % 1/3.838

GALT 16.601 0,02 % 1/178.468

170HP 16.601 0,10 % 1/17.263##

*

Zweituntersuchungen, die wegen Friihabnahme 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 in der Erstuntersuchung, wenn die Erstuntersuchung im
Alter von > 36 Std. bei Reifgeborenen oder > 32. SSW bei Friihgeborenen abgenommen wurde

Phe = Phenylalanin: Parameter fiir Erkennung der Phenylketonurie und Hyperphenylalaninamie

#  MCAD: Abbaustérung der mittelkettigen Fettséuren

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

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

*k

Prozesszeiten
Blutentnahmezeiten
Ater bei Abnahme dos Eretscraoni Die optimale Blutentnahmezeit fur das Neugeborenen-
r bei nahme des Erst nings . .
70 screening (36.-72. Lebensstunde) wurde bei 91,3 %
© 617 (2012: 90,7 %) der Abnahmen eingehalten. Bei insgesamt
8,7 % aller Neugeborenen wurde die Blutentnahme nicht
5 im geforderten Zeitraum durchgefiihrt (2012: 9,3 %). Wir
2 40 sehen eine gleichbleibende Tendenz gegeniiber dem
g 206 Vorjahr.
< 30 -
20
10 6,4
22 1 Anmerkung: Es flossen nur die Daten der Neugeborenen in die Betrach-
0 <36 36-48 48-72 >72 tung ein, von denen alle erforderlichen Angaben vorlagen
Stunden (Geburtsdatum und -zeit sowie Blutentnahmedatum und
-zeit).

Abb. 2: Alter bei Abnahme des Erstscreenings

Versandzeiten

Abbildung 3 zeigt, dass 38,1 % aller Einsendungen das
Labor erst mehr als zwei Tage nach der Blutabnahme
erreichten (2012: 39,4 %). o5

Versanddauer von Ersteinsendungen

Es gab auch 2013 Versandprobleme, die denen der Vor-
jahre glichen. 3
Die Kinderrichtlinie fordert die Ubermittlung eines patho-
logischen Befundes durch das Labor an den Einsender 2 o

spatestens 72 Stunden nach Blutentnahme. Der limitie- : 131
rende Faktor ist hier die Zeit von der Blutenthahme bis 1

zum Probeneingang (Versanddauer). In diesem Zusam-

menhang sei noch einmal auf die Forderung der Richtlinie <24 24-48 8-72 >72

hingewiesen, jede Blutprobe am Tag der Entnahme zu Stunden
verschicken.

25,0

Anzahl %

Abb. 3: Versanddauer von Einsendungen
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Befundiibermittlung

Abbildung 4 zeigt die Dauer der Diagnostik aller Erstuntersu-
chungen im Labor. Befunde, die nach mehr als 36 Stunden
fertig sind, sind durch interne Wiederholungen gegeben. Die
2,5 % aller Befunde, die das Labor erst nach mehr als 48
Stunden verlassen, spiegeln im wesentlichen Stérungen im
Laborablauf (Geratewartungen, -reparaturen usw.) wider.

70
65,0
60
50

40

Anzahl %

30

20 15,7 16,8

10
25
0 |

<24 24-36 36-48 >48

Stunden

Abb. 4: Diagnostikdauer (Befunddatum-Eingangsdatum)

Das in Abbildung 4 genannte Ergebnis fiir alle Ersteinsen-
dungen spiegelt sich leider auch in der Befunddauer bei
pathologischen Ergebnissen (insgesamt 104) wider
(Abbildung 5).

50

452

40

30

Anzahl %

20

I] 38

<24 24-48 48 -72 72-96 96-120 >120

Stunden

Abb. 5: Diagnostikdauer pathologischer Einsendungen

Die folgende Abbildung zeigt die Zeit von der miindlichen
Ubermittlung von 104 pathologischen Befunden bis zum
Eingang der Kontrollprobe. Pathologische Befunde wer-
den grundsétzlich sofort miindlich, nachdem sie laborin-
tern kontrolliert wurden, Ubermittelt und als Teilbefund
gefaxt. Diese Aktivitdten werden dokumentiert.

Acht Falle mit einer Reaktionszeit von mehr als 120 Stun-
den betrafen unreife Friihgeborenene, wo die Abnahme
des Kontrollblutes bis zum Erreichen eines Korrigierten
Gestationsalters von 32 Wochen abgewartet wurde (zeit-
gerechte Zweitabnahme). Da sich diese Kinder in der
Obhut einer Klinik befinden, geht man damit kein Risiko
ein, wenn der Erstbefund mit dem zustédndigen Arzt
besprochen wurde.

Reaktionszeit des Einsenders auf den Recall
30

252
25

20
16,8 16,8

Anzahl %
a

<24 24-48 48-72 72-96 96-120 >120

Stunden

Abb. 6: Reaktionszeit des Einsenders auf den Recall

Neun Screeningverdachtsfalle konnten durch Konfirmati-
onsdiagnostik bestatigt werden. Es wurden zwei Kinder
mit einer Hypothyreose, drei Kinder mit einer Phenyl-
ketonurie/Hyperphenylalanindmie (PKU/HPA), zwei Kin-
der mit einem Abbaudefekt der mittelkettigen Fettsduren
(MCAD) und zwei Kinder mit einem adrenogenitalen Syn-
drom diagnostiziert.

Therapieeinleitung screening-positiver Patienten

Sieben Patienten mussten einer Therapie zugeflihrt werden:

Tab. 6: Diagnose, Bestatigungsdiagnostik und Therapiebeginn

2 x Hypothyreose Serum-TSH, T4, Sonografie 5-6 Tage
2 x adrenogenitales Syndrom Multisteroidanalyse im Trockenblut oder Serum 3-6 Tage

Zwei Kinder mit einer HPA bendtigen keine Therapie.
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Zusammenfassung

2013 gab es, wie im Vorjahr, keine Anderungen in den
Vorgaben des Gemeinsamen Bundesausschusses der
Arzte und Krankenkassen (G-BA).

Das Gen-Diagnostikgesetz ist und bleibt dabei das lber-
geordnete Gesetz mit seinen Strafparagraphen.

Die Prozessqualitat konnte nicht weiter verbessert wer-
den. Unser Labor liegt da auch schon tber dem Durch-
schnitt aller deutschen Screeninglabore.

Wie immer konnten wir alle Patienten mit positivem
Erstscreeningbefund verfolgen und den Verdacht sichern
bzw. ausschlie3en.

Auch die Bestéatigung des positiven Screeningendbefun-
des (Konfirmation) durch die Behandlungseinrichtungen
und der Therapiebeginn wurden in allen Féllen dokumen-
tiert.

Fir 2013 errechnet sich fur alle Zielkrankheiten des Neu-
geborenenscreenings fir Sachsen-Anhalt eine Inzidenz
von 1:1.509.

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

zu erreichen. Einsender und Eltern sowie Interessierte
kdénnen hier Informationen zum Neugeborenenscreening
erhalten und downloaden. Die Pflege dieser Internetseite
wird von uns selbst ibernommen.

Der nationale Screeningreport der DGNS ist auf der Web-
seite der Gesellschaft ca. zwei Jahre nach Ablauf des
betreffenden Zeitraumes einzusehen.
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