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Vorwort

Liebe Leserinnen, liebe Leser,

der in Oberwiederstedt bei Hettstedt geborene frih-
romantische Dichter Novalis hat einmal gesagt: »Kinder
sind Hoffnung«. Ich pflichte dem bei und flige hinzu: damit
sie das bleiben - und damit sich die Hoffnung erfullt, mis-
sen wir Erwachsenen etwas tun. Wir Erwachsenen mis-
sen Kinder schitzen, vor Schaden bewahren und pflegen,
wenn sie krank sind. Besonders wichtig ist Gesundheits-
vorsorge - hierzu z&hlt auch das Fehlbildungsmonitoring.

Angeborene Fehlbildungen betreffen nicht nur das Kind
und deren Familie. Sie betreffen die gesamte Solidar-
gemeinschaft. Diese hat die Behandlungskosten zu
erbringen und muss auch die Lebensumwelt entspre-
chend gestalten. Angeborene Fehlbildungen kommen
haufig vor. Sie bedirfen oftmals einer sehr kosteninten-
siven Behandlung und stellen damit eine Herausforde-
rung fir das Gesundheitswesen dar.

Kindliche Fehlbildungen treten bei einem von 33 Kindern
auf. Fehlbildungen sind zudem die haufigste Todesursa-
che bei Saduglingen und Kleinkindern. Fir Babys, die trotz
der teils tiefgreifenden Beeintrachtigungen Uberleben,
erhéht sich durch die Fehlbildung das Risiko fiir eine dau-
erhafte Entwicklungsbehinderung.

Warum kommt es bei der Entwicklung eines Babys zu
Fehlbildungen? Diese Frage bewegt nicht nur betroffene
Eltern. Sie treibt auch Medizinerinnen und Mediziner aus
vielen Fachrichtungen an. Wenn man die Ursache ermit-
telt, kbnnen Ansatze zur Behandlung gefunden werden.
Das Fehlbildungsmonitoring leistet dazu einen wichtigen
Beitrag.

In diesem Jahr setzt sich das Fehlbildungsmonitoring im
Schwerpunktthema mit der Verbreitung, den Ursachen
und Folgen von angeborenen Anomalien der Harnréhre,
den Hypospadien, auseinander. Die Pravalenz, also die
relative Haufigkeit von Krankheitsfallen zu einem
bestimmten Zeitpunkt, unterliegt laut aktuellen Studien
grof3en geografischen Schwankungen.

Die jiingsten Studien berichten sowohl von steigenden als
auch von zurtickgehenden zeitweiligen Trends. Ziel des
Fehlbildungsmonitoring ist es, die Pravalenz und Trends
von Hypospadien fir Sachsen-Anhalt und im euro-
péischen Vergleich zu analysieren. Eine Hypospadie ent-
steht in der Friihschwangerschaft und ist in vielen Fallen
eine genetisch bedingte Fehlbildung. Kommt es in den
ersten drei Monaten der Schwangerschaft, in denen sich
der Urogenitaltrakt bildet, zu Entwicklungsstérungen,
kann dies spater zu einer Hypospadie fiihren. Die genau-
en Mechanismen sind bis dato jedoch unbekannt. Das
Fehlbildungsmonitoring hat alle Hypospadie-Falle einge-
schlossen, die von 1995 bis 2014 in Sachsen-Anhalt
erfasst worden sind.

Ich danke allen Beteiligten, dem Autorenteam um Frau
Dr. med. RiBmann und den Mitarbeitern und Mitarbeiterin-
nen in den Geburtskliniken fiir hr Engagement. Das Fehl-
bildungsmonitoring leistet einen wichtigen Beitrag, damit
Kinder gesund aufwachsen.

Mit freundlichen Griien

Norbert Bischoff
Minister fir Arbeit und Soziales
des Landes Sachsen-Anhalt
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1 Erfassungsregion
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2 Geborenenzahlen 2014

* Statistisches Landesamt Sachsen-Anhalt 2015
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3

3.

Beteiligte Einrichtungen der Region 2014

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

AMEOQOS Klinikum Aschersleben

Gesundheitszentrum Bitterfeld/Wolfen

HELIOS Klinik Jerichower Land Burg

Stadtisches Klinikum Dessau

Altmark-Klinikum Krankenhaus Gardelegen

AMEOS Klinikum Halberstadt

AMEOS 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

AMEOS 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 fir 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 Schlote, Glindenberg/Magdeburg

AMEOS Klinikum Halberstadt, Pranatale Ultraschalldiagnostik: CA Dr. Schmidt

Dr. Perlitz, Fachéarztin fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Haldensleben

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

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

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

Dr. Altus, Fachéarztin fir Humangenetik, Magdeburg

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

Dr. Karsten, Facharzt fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Magdeburg

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

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

Trackingstelle Neugeborenenhérscreening Sachsen-Anhalt, Magdeburg

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

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

Dr. Woltersdorf, Facharztin fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Schénebeck

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

3 Pathologisch-anatomische Institute / Prosekturen (sortiert nach or

Institut fuir Pathologie Dr. Taege und Dr. Bilkenroth, Eisleben

Universitatsklinikum Halle (Saale), Institut flir Pathologie / Institut flir Rechtsmedizin
Klinikum Magdeburg, Institut fir Pathologie

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

Praxis flrr Pathologie Dr. Schultz, Dr. Liders, Dr. Gunia, Stendal

10
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4 Fehlbildungserfassung in Sachsen-Anhalt

4.1 Allgemeine Informationen

Der Dank fir die hervorragende interdisziplindre Zusam-
menarbeit der verschiedenen Subdisziplinen im Rahmen
der kontinuierlichen Fehlbildungsmeldungen, an Sie als
Einsender, soll am Beginn stehen.

Es werden 35 Jahre nach dem Start der Fehlbildungser-
fassung in Magdeburg und der Fortflihrung einer popula-
tionsbezogenen Analyse zu angeborenen Fehlbildungen
fur das gesamte Bundesland Sachsen-Anhalt bereits seit
15 Jahren valide Daten erhoben. Mit dem Jahresbericht
2014 wird nun in bereits guter Tradition die Datenanalyse
zur Fehlbildungsepidemiologie in unserem Bundesland
Ubersichtlich dargestellt.

Wir kdbnnen nur immer wieder betonen, dass dies ohne die
engagierte Mitarbeit aller Einsender nicht méglich wéare!

In dem speziellen Thema greifen wir in diesem Jahr als
haufigste Fehlbildung des ménnlichen Genitales die Pra-
valenz der Hypospadie im europaischen Vergleich auf.

Im Fokus der primaren Pravention stehen modifizierbare
Risikofaktoren. So kann durch die frihzeitige Impfung
gegen Rételn einer Infektion der Schwangeren und einer
folgenden Schéadigung des Ungeborenen vorgebeugt
werden. Dieses ist aufgrund der zu erwartenden Migrati-
onsbewegung in unserem Bundesland wieder zuneh-
mend von Bedeutung. Eine weitere Gelegenheit zur Auf-
klarung der Offentlichkeit liber diese und &hnliche Zusam-
menhange soll mit dem 2015 eingefiihrten weltweiten Tag
der angeborenen Fehlbildungen (World Birth Defect
Awarness Day) am 3. Méarz genutzt werden. Diese Initia-
tive wurde vom ICBDSR (International Clearinghouse for
Birth Defects Surveilance and Research) initiiert und von
EUROCAT (European Surveilance of Congenital Anoma-
lies) begleitet.

Was ist EUROCAT? Ein europaisches Netzwerk aus 38
populationsbezogenen Fehlbildungsregistern aus 21 Lan-
dern, die gemeinsam 31 % der Geburtspopulation (lber

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 2014 gilt, obwohl einige der induzierten Abor-
te bereits Ende 2013 vorgenommen wurden. Dieses Vor-
gehen ist international Ublich. Bei den Spontanaborten

1,7 Millionen Geburten) Europas in Bezug auf angebore-
ne Fehlbildungen uberblicken. Das Fehlbildungsmonito-
ring ist seit 1992 Teil dieses Netzwerkes.

Neu ist, dass das Zentralregister von EUROCAT nun seit
1. Januar 2015 am JRC (Joint Research Center) dem in-
house science service der Europaischen Kommission in
Ispra, Italien, beheimatet ist. Dieser Umzug fordert seinen
Tribut und eine aktuelle Auswertung der Daten fiir 2013
auf europaischer Ebene liegt noch nicht vor. Fir die Ver-
gleichszahlen im hier vorliegenden Jahresbericht sind
daher die letzten vorliegenden Analysen zu Grunde
gelegt (siehe jeweils bei den einzelnen Indikatorfehlbil-
dungen). Weitere Informationen zu EUROCAT:
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
Landern der Welt. Weitere Informationen zu ICBDSR:
www.icbdsr.com.

Sachsen-Anhalt ist das einzige Bundesland mit einer fl&-
chendeckenden populationsbezogenen Fehlbildungserfas-
sung in Deutschland. Die Fehlbildungserfassung ist nur
durch die bestandige Férderung durch das Ministerium fiir
Arbeit und Soziales des Landes Sachsen-Anhalt méglich.
Fir die kontinuierliche Unterstlitzung méchten wir uns spe-
ziell bei unseren Ansprechpartnern, Herrn Prof. Dr. Dr. R.
Nehring, Frau Dr. H. Willer und Herrn M. Schiener bedanken.

Des Weiteren mdchten wir uns bei der Medizinischen
Fakultat der Otto-von-Guericke Universitat Magdeburg fir
die Mitwirkung am Projekt Fehlbildungsmonitoring bedan-
ken. Fur die uber 20jahrige Unterstitzung moéchten wir
uns in diesem Jahr besonders bei Frau Dipl.-Wirtsch. V.
Rétzel bedanken. Auch Herrn Dr. J. L. Hllsemann und
Herrn Prof. Dr. med. H.-J. Rothkétter gilt unser Dank.

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
Paediatrics and 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 Fehlbildung-
en, die bei Geborenen diagnostiziert werden, nicht genauer
ausgewertet, da diese Daten nur unvollstédndig erfasst wer-
den kénnen, weil sie nicht Ziel der Dauerbeobachtung sind.
Die Darstellung der haufigsten Einzeldiagnosen grofer
Fehlbildungen, die im Jahr 2014 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
2014 mit denen der letzten zwolf Jahre (2002 bis 2013).
Hierbei liegt der Berechnung der Basispravalenzen von
2002 bis 2013 eine Gesamt-Geborenenzahl von 207.962
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 (Kapitel 12.37).

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.

Das Thema Neugeborenenhdérscreening ist ein fester
Bestandteil des Berichtes des Fehlbildungsmonitoring
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

Zum Berichtsjahr 2014 erhielt das Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt Daten zu 1.922 Neugeborenen und
Feten, was einem Anteil von 11,2 % aller 2014 in Sach-
sen-Anhalt Geborenen entspricht. Inzwischen sind in der
Datenbank Informationen zu Neugeborenen und Feten
von 35 Geburtsjahrgdngen gespeichert. Fir das Geburts-
jahr 2013 stieg seit Herausgabe des letzten Berichtes die
Anzahl der mitgeteilten Geborenen von 1.940 auf 2.013.

Alle Daten, die uns aus den unter Punkt 5.2 aufgeflihrten
Geburts- und Kinderkliniken bzw. ambulant oder stationar
arbeitenden Kollegen aus Einrichtungen der Pra- und
Postnataldiagnostik zugesandt wurden, wurden in die
Datenbank des Fehlbildungsmonitoring aufgenommen.
Sie bilden die Grundlage des aktuellen Berichtes und wer-
den auch zukinftigen Auswertungen dienen.

Zum Geburtsjahr 2014 gingen 2.222 Meldungen ein. Fur
12,2 % der Geborenen sandten uns mehr als eine Einrich-
tung Informationen ein. Diese Redundanz ermdglicht
Bestatigung oder Ausschluss eines Fehlbildungsver-
dachts oder sie hilft, komplexe Fehlbildungen genauer zu
bewerten. Kontinuierlich hohe Melderaten in Bezug auf die
Geburtenanzahl pro Klinik sind seit Jahren aus dem
AMEOS Klinikum Schonebeck, der HELIOS Klinik Kéthen
und dem Krankenhaus St. Marienstift Magdeburg zu ver-
zeichnen.

Die Basis einer stets hohen Datenqualitat, die wiederum
unabdingbar flirr aussagekraftige Statistiken ist, sind korrek-
te, ausflhrliche Diagnosebeschreibungen und vollstandige
Angaben zu allen im Meldebogen enthaltenen ltems. Sie
erlauben u. a. die Einstufung von Risiken fiir Fehlbildungen.

Dank der ausgezeichneten Mitwirkung und des Einsatzes
aller Einsender zeigte sich auch 2014 eine sehr gute
Datenqualitat. Wichtige Angaben wurden fast vollstéandig
ausgefiillt: Geschlecht zu 99,1 %, Alter der Mutter zu 99,4 %
und Landkreis zu 99,8 %. Das Geburtsgewicht wurde nur
60-mal (3,16 %) nicht notiert. 38 davon waren induzierte
Aborte, wobei die Geburtsgewichtsangabe haufiger bei frii-
hen induzierten Aborten fehlte. 12-mal fehlte das Geburts-
gewicht bei Lebendgeborenen. Es war den Einsendern

nicht bekannt, da die Information Uber die Fehlbildung
nicht von einer Geburtsklinik Ubermittelt wurde.

An alle Einsender mdchten wir erneut die Bitte richten, uns
Uber alle diagnostizierten Fehlbildungen zu unterrichten,
auch Begleitfehlbildungen aufzuzdhlen und mdglichst
detailliert verbal zu beschreiben. Fur 2014 konnten z. B.
von acht der 117 Feten, bei denen pranatal Indikatorfehl-
bildungen diagnostiziert worden waren (Kapitel 10), diese
nicht mit in die Statistik der Indikatorfehlbildungen (Kapitel
12) einbezogen werden, da nicht zwangslaufig von einer
Befundbestatigung ausgegangen werden kann. Viermal
davon konnte der Pranatalbefund keiner postnatalen Mel-
dung zugeordnet werden.

Die Aussagekraft des Berichtes hangt in hohem Maf3 von
der Vollstandigkeit und Genauigkeit der eingehenden Daten
ab. Fehlbildungsmeldungen sowie Angaben zu Kontroll-
fallen werden uns zu zwei Dritteln auf den detaillierten
“grinen Meldebdgen” Ubermittelt. Diese stellen wir allen
einsendenden Einrichtungen kostenfrei zur Verfugung. Be-
stellungen sind jederzeit per Telefon unter 0391-6714174
bzw. per E-Mail unter monz@med.ovgu.de mdglich.
Weiterhin kénnen Meldungen auch auf den “weilten Melde-
bdgen”, auf denen aber nur ein Minimaldatensatz erfasst
wird, erfolgen. Wichtig sind hier vor allem die oben erwahn-
ten Angaben sowie ggf. vorhandene Risikofaktoren (z. B.
Medikamente oder familidre Belastungen) und die moglichst
genaue Beschreibung der Fehlbildungen und Symptome.
Diese beiden Meldebdgen kénnen Sie auch von unserer
Homepage www.angeborene-fehlbildungen.com downloa-
den und handschriftlich ausfiillen oder die Daten direkt in
die PDF-Datei eintragen, ausdrucken und an uns senden.

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

Gerne stehen wir lhnen jederzeit fur Rickfragen zum Mel-
deprozedere oder auch allgemein fir Fragestellungen
zum Thema ,angeborene Fehlbildungen® zur Verfiigung.
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5  Herkunft der fehigebildeten Kinder und Feten

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

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 groen 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
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Die Tabelle gibt einen Uberblick (iber die im Jahr 2014
eingegangenen Daten der meldenden Einrichtungen (ins-
gesamt 2.222 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

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

Geschlechtsverhéltnis m : w = 1,07

Durch das Statistische Landesamt in Halle wurden flr das
Jahr 2014 insgesamt 17.132 Lebend- und Totgeborene
registriert. Im Detail betrachtet, wurden 17.064 Lebendge-
borene und 68 Totgeborene dokumentiert. Verglichen mit
dem Vorjahr, stieg die Gesamtzahl der Lebendgeborenen
um 1,59 % an (2013: 16.797). Die Anzahl der Totgebore-
nen war dhnlich hoch (2013: 66).

Die Geschlechtsverteilung unter den Lebend- und Totge-
borenen zeigt auch 2014 eine Androtropie. Diese war
2014 etwas deutlicher als in den Jahren zuvor (2014:
1,07; 2013: 1,03; 2012: 1,04).

Das Geschlechtsverhaltnis der gemeldeten 589 Gebore-
nen mit groRen Fehlbildungen zeigte fur das Jahr 2014
erneut eine Knabenwendigkeit. Mit 1,34 (330 mannliche
zu 247 weiblichen Geborenen) lag diese auf dem Niveau
der Vorjahre (2012: 1,33; 2011: 1,33), wobei sie sich 2013
mit 1,14 nicht ganz so deutlich darstellte.

Bei den Pranatalbefunden wurden die Kinder/Feten nach
dem Vorliegen von Fehlbildungen zum Geburtszeitpunkt
eingeordnet. So ist es mdglich, dass zwar ein auffalliger
Pranatalbefund Gbermittelt wurde, dieser sich jedoch nicht
bestatigte. Diese Kinder/Feten dienen als Kontrollfalle.

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

Geschlechtsverhéltnis bei allen Geborenen mit groen
Fehlbildungen (inklusive Aborte)

Geschlechtsverhéltnis m : w = 1,34

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

Geschlechtsverhéltnis m : w = 1,50
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7  Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit grof3en

Fehlbildungen (N=589)

Dem Fehlbildungsmonitoring Sachsen Anhalt wurden fir
das Jahr 2014 589 Geborene mit gro3en Fehlbildungen
gemeldet. Verglichen mit den Vorjahren liegt die Gesamt-
zahl etwas darunter (2013: 618; 2012: 612). Seit der Jahr-
tausendwende bewegt sich die Gesamtpravalenz der
gemeldeten Geborenen mit groen Fehlbildungen zwi-
schen Werten von 3,09 % und 3,67 % aller Geborenen.

Im Jahr 2014 betrug der Anteil der Lebendgeborenen mit
grolen Fehlbildungen 85,91 % (506 Geborene). Trotz mehr
Lebendgeborenen insgesamt, liegen Anzahl und Anteil
unter denen der Vorjahre (2013: 87,70 %; 2012: 89,38 %).
Der Riickgang scheint durch anteilig mehr induzierte Abor-
te (2014: 12,22 %; 2013: 10,52 %), bezogen auf die Gebo-
renen mit gro3en Fehlbildungen, begrindbar (2008: Anteil
der induzierten Aborte mit 12,25 % ahnlich hoch).

Lebendgeborene 506 85,91

davon: Lebendgeborene

bis zum 7. Lebenstag verstorben ®) )

davon: Lebendgeborene
nach dem 7. Lebenstag verstorben

®) (0,85)

Man beachte die geédnderte Mutterschaftsrichtlinie 2013
mit Einflihrung eines zuséatzlichen ,Organultraschalls®.
Der Anteil der Spontanaborte stieg wieder an (2014: 1,53 %;
2013: 0,81 %). Verglichen mit dem Vorjahr erscheint dies
als deutlicher Anstieg, aber mit dem Mittel tGber 2002-
2013 ist er nur wenig hoher (1,38%).

Die Relation zwischen nach und bis zum 7. Lebenstag
verstorbenen Lebendgeborenen folgt dem Vorjahres-
trend. Im Jahr 2014 wurden von allen Geborenen mit gro-
Ren Fehlbildungen 1,02 % lebend geboren und verstar-
ben vor dem 7. Lebenstag (2013: 1,29 %), 0,85 % verstar-
ben nach dem 7. Lebenstag (2013: 0,81 %). Es ist zu ver-
muten, dass die Schwere der Fehlbildung trotz hoher neo-
nataler Versorgungsstandards zum frihen Tode flihrt.
Uber die Zeit betrachtet, lasst sich deutlich erkennen,
dass sich die Optimierung der Erstversorgung und die
fachiibergreifende Behandlung und Nachsorge von Gebo-
renen mit groRen Fehlbildungen auf die Reduktion der
Todesfalle auswirkt. Wie im oberen Abschnitt beschrieben
wird ein Anstieg der induzierten Aborte bei komplexen
Fehlbildungen ebenfalls Auswirkungen zeigen, d. h. letale
Fehlbildungen sind zum Geburtszeitpunkt bereits redu-
ziert. Der Anteil verstorbener Lebendgeborener von allen
Geborenen mit grofRen Fehlbildungen lag Anfang der
80er-Jahre noch bei ca. 20 %, Ende der 80er-Jahre bei 12
bis 15 % und sank in den 90er-Jahren auf 3 bis 4 %. Seit

induzierte Aborte 72 12,22 Anfang des Jahrtausends liegt er bei 1 bis 2 %.
_-- Der Anteil der Totgeborenen sank im Jahr 2014 mit 0,34 %
gesamt 589 100 deutlich unter den Anteil des Vorjahres (2013: 0,97 %) und
liegt auf einem niedrigen Niveau wie zuletzt 2006 (0,33 %).
1,50,3 1,9
(N=589) .
2010-2013 1 2
(N=2428) 86,0 =
2005-2009 12
(N=3079) 86,1 =
| 1,7 0,8 1,8
2000-2004 = 839 E
(N=2893) = ;
1995-1099 | IR -
(N=1698) 84,2 =
1990-1994 1 25 18
(N=1164) - 22 o
1985-1989
(No1381) 69,4 -
1980-1984 (AR
(N=901) 67.7 m
0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%
minduzierte Aborte  =Spontanaborte = mTotgeborene  Tlebendgeborene  Tverstorbene Lebendgeborene

Abb. 1: Schwangerschaftsausgange (ohne unbekannt) bei Geborenen mit groen Fehlbildungen (Vergleich ab 1980)

16



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2014

8 Kinder und Feten mit

groBen Fehlbildungen in den

Landkreisen und kreisfreien Stadten (N=589)

Magdeburg (144)

16,7

Jerichower Land (40)

] 5,9

Borde (71)

Salzlandkreis (72)

Harz (48)

Altmarkkreis Salzwedel (22)

Halle (63)

Anhalt-Bitterfeld (28)

Saalekreis (29) ] 2,1

Mansfeld-Stdharz (20) ] 2,1

Dessau-RoBlau (11) ] 2,0
Burgenlandkreis (17) ] 1,3
Stendal (11) [——————""11,3
Wittenberg (12) ] 1.3

3,0 4,0 5,0 6,0 7,0

OFehlbildungsrate (in %)

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-RoRlau, Halle und 218 4,43
Magdeburg
Landkreise insgesamt
(einschlieBlich unbekannt) S el
Sachsen-Anhalt 589 3,42

Fur das Jahr 2014 wurden in Sachsen-Anhalt 589 Gebore-
ne mit groflen Fehlbildungen gemeldet. Das entspricht
einer Fehlbildungsrate von 3,42 % bezogen auf die regist-
riete Gesamtzahl aller Geborenen im Land (17.238).
Nach einem diskreten Anstieg der Fehlbildungsrate in den
Jahren 2012 (3,59 %) und 2013 (3,65 %) war fiir das Jahr
2014 ein leichtes Absinken festzustellen. Der Wert liegt noch
im Konfidenzintervall der Jahre 2002-2013 (3,40 bis 3,55 %).

In den kreisfreien Stadten Magdeburg, Halle und Dessau-
RofRlau zeigte sich auch 2014 mit 4,43 % wieder eine
héhere Fehlbildungsrate als in den Landkreisen mit
3,01%. Die Fehlbildungsraten zwischen den kreisfreien
Stadten und den Landkreisen verhalten sich im Berichts-
zeitraum im Mittel wie 4 : 3.

Die Landkreise im Einzelnen betrachtet, rangierte im Jahr
2014 das Jerichower Land an der Spitze. Aus diesem Land-
kreis (674 Geborene) wurden 40 Geborene mit grofRen
angeborenen Fehlbildungen gemeldet. Das entspricht einer
Fehlbildungsrate von 5,93 %. Verglichen mit dem Vorjahr
(2013: 4,91 %), ist ein deutlicher Anstieg grof3er Fehlbil-
dungen zu verzeichnen. Dieser Trend bleibt zu beobachten.

GroRe Fehlbildungen (2002 bis 2013)

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

Stadte 4,28 4,11 - 4,45
Landkreise 3,19 3,10 - 3,28
Region 3,48 3,40 - 3,55

Auf dem zweiten Rang lag die Bérde mit 5,35 %, und der
Salzlandkreis folgte mit 5,02 %. Eine weitere Zunahme von
groRen angeborenen Fehlbildungen im Salzlandkreis, wie
in den letzten Jahren beobachtet, zeigte sich 2014 nicht.
Ahnlich hohe Raten wurden 2014 in den Landkreisen Harz
(3,06%) und im Altmarkkreis Salzwedel (3,01 %) registriert.
Im Altmarkkreis Salzwedel war die Fehlbildungsrate zum
Vorjahr wieder ansteigend (2013: 2,15 %).

In Anhalt-Bitterfeld (2014: 2,37 %, 2013: 3,12 %) und im
Saalekreis (2014: 2,09 %, 2013: 3,17 %) sanken die Raten
Geborener mit groRer Fehlbildung, verglichen mit dem Vor-
jahr, ab. In Wittenberg (2014: 1,27 %) stieg nach einem
Minimum 2013 (0,60 %) die Fehlbildungsrate wieder etwas
an. Fur Stendal wurden auch 2014 weniger Geborene mit
groRen Fehlbildungen gemeldet, dieser Trend setzt sich
seit 2010 fort (2014: 1,27 %; 2013: 1,90 %; 2012: 2,53 %,
2011: 2,96 %, 2010: 4,52 %).

Unter den kreisfreien Stadten rangiert Magdeburg auf dem
ersten Platz mit einer Fehlbildungsrate von 6,67 %, gefolgt
von Halle (2,86 %) und Dessau-RoRlau (1,96 %). Aus Des-
sau-Rof3lau verringerte sich die Rate der Geborenen mit
grof3en Fehlbildungen um 1,2 % (2014: 1,96 %; 2013: 3,16 %).

17



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2014

9

Kinder und Feten mit multiplen congenitalen Anomalien

(MCA) in den Landkreisen und kreisfreien Stadten (N=265)

Anzahl Fehlbildungsrate (in %)
kreisfreie Stadte:
Dessau-RoRlau, Halle und 105 2,13
Magdeburg
Landkreise insgesamt 160 1,30
Sachsen-Anhalt 265 1,54

Fir das Jahr 2014 wurden 589 Geborene mit grof3en
Fehlbildungen gemeldet. Multiple congenitale Anomalien
(MCA) wurden fiir 265 dieser Kinder und Feten mit ange-
borenen grofRen Fehlbildungen festgestellt, d. h. es lagen
mindestens zwei groe Fehlbildungen vor.

Der Anteil an Geborenen mit MCA von den Geborenen
mit groflen angeborenen Fehlbildungen betrug 44,99 %.
Verglichen mit dem Vorjahr wurde ein Anstieg deutlich
(2013: 38,51 %), auch liegt der Anteil an MCA im Jahr
2014 uber dem durchschnittlichen Anteil fir die Jahre
2002-2013 (41,66 %).

Bezogen auf alle 17.238 Geborenen Sachsen-Anhalts
des Jahres 2014 betragt der Anteil an multiplen congeni-
talen Anomalien 1,54 %. Damit liegt der Anteil an MCA
2014 deutlich Gber dem Konfidenzintervall von 2002-2013
(1,40-1,50).

Dem Trend der Vorjahre folgend, ergab sich aus den Mel-
dungen fir die kreisfreien Stadte (2,13 %) eine weit hdhe-
re Fehlbildungsrate fir MCA als aus den Landkreisen
(1,30 %) zu registrieren war. Der Anteil an Kindern und
Feten mit multiplen angeborenen Anomalien in den Land-
kreisen lag etwa auf dem Vorjahresniveau (2013: 1,28 %).

Multiple congenitale Fehlbildungen (2002 bis 2013)

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

Stadte 1,69 1,59 - 1,81
Landkreise 1,36 1,31-1,42
Region 1,45 1,40 - 1,50

Im Ranking der kreisfreien Stadte bezlglich der MCA-
Fehlbildungen liegt Magdeburg vor Halle und Dessau-
RoRlau. Die gemeldete Rate aus Magdeburg liegt auf
dem Niveau der Vorjahre. Nach einem Riickgang gemel-
deter Geborener mit MCA im Jahr 2013 aus Halle
(1,25 %), stieg der Anteil 2014 wieder an (2,00 %). Uber
die letzten zwei Jahre stieg auch die Rate an registrierten
MCA in Dessau-Roflau kontinuierlich an (2012: 0,85 %;
2013: 1,05 %; 2014: 1,43 %).

Bei Betrachtung der ganzen Region Sachsen-Anhalt lag
Magdeburg auf dem ersten Rang mit einer Fehlbildungs-
rate fiir angeborene multiple Anomalien von 2,45 %,
knapp gefolgt vom Salzlandkreis (2,37 %). Auch flr den
Salzlandkreis war ein Anstieg der Fehlbildungsrate fest-
zustellen (2013 und 2012: 1,81 %). Fir das Jerichower
Land fiel ein Riickgang um knapp 30 % der angeborenen
multiplen Fehlbildungen zum Vorjahr auf (2014: 1,93 %;
2013: 2,74 %). Die geringsten Fehlbildungsraten fiir MCA
wurden aus dem Burgenland (0,61 %), Wittenberg und
Stendal (je 0,58 %) gemeldet.

Magdeburg (53) |

2,5

Salzlandkreis (34) |

12,4

Halle (44) |

Jerichower Land (13) |

Bérde (22) |

Harz (24) |

Dessau-RoRlau (8) |

Altmarkkreis Salzwedel (10) |
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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))

Die grafische Darstellung der Schwangerschaftsausgéan-
ge der Geborenen mit multiplen congenitalen Anomalien
zeigt in 5-Jahresgruppen die Entwicklung Uber die ver-
gangenen Jahre, beginnend mit dem Jahr 1980. Die jing-
ste Gruppe umfasst nur vier Jahre, das Jahr 2014 wird
separat ausgewiesen.

193 Geborene (76,23 %) mit multiplen angeborenen Fehl-
bildungen kamen 2014 lebend zur Welt. Ein leichter
Anstieg, verglichen zum Jahr 2013 (74,37 %) wurde regi-
striert. Lebend geboren, aber an der Schwere der Erkran-
kung verstorben, sind neun Geborene (3,4 %).

Die Rate induzierter Aborte sank im Jahr 2014 wieder ab
(2014: 21,89 %; 2013: 23,53 %), blieb aber verglichen mit
der durchschnittlichen Fehlbildungsrate der Jahre 1980-
2013 von 18,44 % weit dartiber.

Der Anteil von Spontanborten (2014: 1,51 %; 2013: 0,42 %)
und Totgeborenen (2014: 0,38 %; 2013: 1,68 %) an MCA
kehrte sich, verglichen mit dem Vorjahr, um. Mit einem
Anteil von 0,38 % Totgeborenen an MCA ist dieser seit
Registrierungsbeginn 1980, ausgenommen der Jahre
1992/1993 ohne Totgeborene, der niedrigste.

19



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2014

10 Pranatale Sonografiebefunde

Fir 1.326 Kinder/Feten des Geburtsjahrganges 2014
wurden dem Fehlbildungsmonitoring 361-mal prénatal-
sonografische Befunde mit Angaben Uber Softmarker,
Fehlbildungen und Anomalien sowie 965-mal die Informa-
tion ,unauffalliger Befund“ zugesandt.

In 361 Fallen, bei denen die Befunde aufféllig waren, liegt
18-mal (5,0 %) keine Informationen zum Ausgang der
Schwangerschaft vor. Die Ultraschallbefunde umfassten
128-mal (35,5 %) nur Softmarker oder intrauterine
Wachstumsstérungen, 233-mal wurden Fehlbildungen
angegeben. Die Tabelle zeigt die Haufigkeit der im prana-
talen Ultraschall gefundenen Softmarker. Von 151 Kin-
dern/Feten, bei denen sich Softmarker zeigten, hatten
114 einen, 29 zwei und 13 drei bis maximal sechs Soft-
marker.

Dieses Jahr am haufigsten, d. h. in 28 Fallen, wurde pra-
natal eine Pyelektasie gesehen. In 15 Fallen wurde dar-
auf postnatal bei Lebendgeborenen eine DUP minde-
stens Ill. Grades bzw. eine andere schwere Fehlbildung
der Nieren oder Urethren diagnostiziert. 7-mal erwies sich
das Urogenitalsystem postnatal als unauffallig. Dreimal
ergab sich postnatal nur eine DUP |. Grades bzw. war der
Schweregrad nicht angegeben. Bei zwei induzierten
Aborten und einer ambulanten Geburt ist postnatal kein
Befund bekannt.

Folgende Softmarker wurden gemeldet:
(Mehrfachnennungen méglich)

Pyelektasie 28

singulére Nabelschnurarterie 23

Nackenédem 18

auffallige Kopfform 12

Hydrops fetalis 10

Verkiirzung der R6hrenknochen 8

echogener Darm 5

echogene Nieren 2

Double-Bubble-Phdnomen 1

Im Bundesland Sachsen-Anhalt besteht keine vollstandi-
ge Erfassung pranataler Ultraschallbefunde. Die aufge-
fuhrten Befunde stammen Uberwiegend von Gynéakolo-
gen, die eine Feindiagnostik im 2. Trimenon durchfiihren.
Daher ist davon auszugehen, dass von gesund gebore-
nen Kindern weitere pranatale Nachweise von Softmar-
kern bestehen, die uns nicht mitgeteilt werden.

Sonografiebefunde bei Kindern/Feten mit ausgewéhlten
Chromosomenstérungen:

Vom Down-Syndrom waren 34 Geborene im Geburtsjahr-
gang 2014 betroffen. Zu 26 davon erhielten wir pranatale
Ultraschallbefunde, wobei zweimal, bei Mittern Gber 35
Jahren, ein unauffalliger Befund vorlag. Bei 24 Feten
(8 Lebendgeborene, 16 induzierte Aborte) fielen zur Unter-
suchung 19-mal Softmarker, 7-mal Herzfehlbildungen
und einmal eine Duodenalstenose auf. Erwartungsgemaf
haufig wurden dabei folgende Softmarker beobachtet:
9-mal hypoplastisches Nasenbein, jeweils 6-mal vergro-
Rerte Nackentransparenz und Nackenédem, jeweils zwei-
mal echogener Darm, verkiirzte Réhrenknochen bzw.
white Spots, ein Double-Bubble-Phanomen und ein Poly-
hydramnion, auBerdem jeweils zweimal Hydrops fetalis
und Pyelektasie und einmal erweiterte Hirnventrikel.

Sechs Edwards-Syndrome traten auf. Prénatal zeigten
sich bei drei induzierten Aborten nur Softmarker. Bei drei
weiteren Feten wurden pranatal schwere Herzfehlbil-
dungen kombiniert mit weiteren Fehlbildungen festge-
stellt: Ein induzierter Abort hatte aulerdem eine Oeso-
phagusatresie und Megazystis und einer eine Omphalo-
cele, Corpus callosum Agenesie und Hexadactylie. Ein
Lebendgeborenes, das in der ersten Lebensstunde ver-
starb, hatte zusatzlich eine Corpus callosum Agenesie, Huf-
eisenniere und Brachycephalie.

Bei einem induzierten Abort mit Patau-Syndrom liegt nur
ein Pranatalbefund tiber multiple Fehlbildungen vor.

Zum Turner-Syndrom, das 5-mal im Jahr 2014 gesehen
wurde, erhielten wir dreimal Informationen zum Prénatal-
ultraschall. Dabei wurden jeweils typische Softmarker,
wie Hygroma colli oder erhéhte Nackentransparenz und
einmal ein Klumpful® erkannt. Auch CATCH 22 wurde 5-
mal diagnostiziert. Hierbei ist von vier Feten ein Pranatal-
befund bekannt. Sie haben jeweils Herzfehlbildungen (3 x
Fallot), einmal mit dysplastischer rechter Niere und ein-
mal mit Mittelgesichtshypoplasie.

Bei zwei induzierten Aborten mit Triploidie wurden prana-
tal Herzfehlbildungen, einmal mit Hydrocephalie und ein-
mal mit Brachycephalie befundet. Ein induzierter Abort
bei Klinefelter-Syndrom wies pranatal ein Dandy-Walker-
Syndrom, Corpus callosum Hypoplasie, Klumpful® und
Klumphénde auf. Bei zwei weiteren induzierten Aborten
mit nummerischer Chromosomenaberration wurden im
pranatalen Ultraschall nur Softmarker gesehen.

Zu zwei weiteren Lebendgeborenen mit einer Chromoso-
menstérung erhielten wir keine Informationen zu préanata-
len Ultraschalluntersuchungen.
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* schwere Fehlbildung gleiches Organsystem

Die vorstehende Tabelle beinhaltet alle Indikatorfehlbil-
dungen des Geburtsjahrgangs 2014, die im pranatalen
Ultraschall gesehen wurden. Nicht aufgelistete wurden
nicht entdeckt. Wie auch in den Vorjahren fiel im pranata-
len Ultraschall am haufigsten eine Lippen- oder Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte (13 x) auf. Ebenso haufig wurde
2014 eine Spina bifida gefunden.

Bei 117 der 361 Feten mit pranatal auffalligen Ultraschall-
befunden wurden bei der Untersuchung die streng defi-
nierten Indikatorfehlbildungen (Kapitel12.0) diagnosti-
ziert. Dabei wiesen 13 Feten zwei und vier Feten drei Indi-
katorfehlbildungen auf. 112 der Diagnosen (81,2 % von
138 Diagnosen) sind postnatal gesichert. Die Indikator-
fehlbildungen (nach Haufigkeit geordnet) Fallot-Tetralo-
gie, Anencephalie, Potter-Sequenz, Gastroschisis, Ence-
phalocele, Microcephalie, Prune-belly-Sequenz, Anoph-
thalmie, Gaumenspalte, Hypospadie, indifferentes
Geschlecht wurden in allen Fallen postnatal bestatigt.

Acht der Verdachtsdiagnosen (5,8 %), zu denen ein aus-
reichend genauer postnataler Befund fehlt, sind als unge-
sicherte Diagnosen nicht Bestandteil der Auswertungen

im Kapitel 12. Bei vier Diagnosen (Spina bifida, Holopros-
encephalie, Reduktionsfehlbildung der Extremitaten,
Omphalocele) liegt keine postnatale Information vor.
Zweimal (bei Omphalocele und Oesophagusatresie) ist
postnatal nur das Edwards-Syndrom bekannt. Einmal ist
der Postnatalbefund nicht detailliert genug (bei einseitiger
Nierenagenesie) und einmal kann aufgrund fortgeschritte-
ner autolytischer Veranderungen die Fehlbildung (Hydro-
cephalie) nicht mehr beurteilt werden.

Bei elf panatal diagnostizierten Indikatorfehlbildungen
(8,0 %) bestatigte sich der Befund zwar nicht 100%ig,
doch es wurden postnatal nicht minder schwere dhnliche
Fehlbildungen am gleichen Organsystem festgestellt. So
fand sich bei einem multipel fehlgebildeten induzierten
Abort bei der Obduktion anstelle einer Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte eine Gaumenspalte. Statt der Indikatorfehlbil-
dungen am Herzen (2 x Transposition der groRen Gefa-
e, 2 x Linksherzhypoplasie, 2 x Aortenisthmusstenose)
zeigte sich bei insgesamt vier Lebendgeborenen und
einem induzierten Abort das Herz postnatal jeweils
schwer fehlgebildet, die genauen Diagnosen wichen
jedoch etwas von den pranatalen ab. Anstelle des Befundes
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Zystennieren wurden postnatal einmal im Rahmen eines
OEIS-Kom-plexes Megaureter und Harnblasenekstrophie
und zweimal DUP Il. und IV. Grades, einmal mit Ureterab-
gangsstenose und einmal mit Hufeisenniere festgestellt.
Bei einem induzierten Abort erwies sich die prénatal
gesehene Micromelie als Hypochondroplasie, die bei der
Indikatorfehlbildung Reduktionsfehlbildung der Extremita-
ten ausgeschlossen ist.

Sieben der pranatal gefundenen Indikatorfehlbildungen
entsprachen nicht dem postnatalen Befund. Zwei Kinder

mit vermuteter Micromelie bzw. mit einseitiger Nierenage-
nesie zeigten sich postnatal vollig unauffallig. Zwei weite-
re mit dem Pranatalbefund Micromelie haben Fehlbildung-
en an anderen Organsystemen, doch keine Micromelie.
Auch zwei der pranatal gesehenen Oesophagusatresien
bestatigten sich nicht. Beide Kinder haben aber Ernéh-
rungsprobleme, wobei eines noch andere schwere Fehl-
bildungen aufweist. Bei einem induzierten Abort ergab die
Obduktion Gastroschisis und Aortenisthmusstenose. Die
Zwerchfellhernie bestétigte sich nicht.

11 Organsystembeteiligung bei Kindern und Feten mit

grofRen Fehlbildungen
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Abb. 5: Organsystembeteiligung bei Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen (gruppiert)

Das in diesem Jahr erstmalig gezeigte Diagramm lasst
Uber den Berichtszeitraum die Beteiligung ausgewahlter
Organsysteme der bei Kindern und Feten aufgetretenen
groRen Fehlbildungen erkennen. Dabei soll die Beschran-
kung auf die am meisten betroffenen Organsysteme und
die gruppierte Darstellung (vier Dreijahresgruppen und
das aktuellen Jahr) der Ubersichtlichkeit dienen. Gebore-
ne kénnen gleichzeitig verschiedene groRRe Fehlbildung-
en aufweisen, daher sind Mehrfachnennungen moglich.

Am Herz-Kreislauf-System werden (2014: 45,7 %), wie
bereits aus den Vorjahren bekannt, am haufigsten schwe-
re Fehlbildungen beobachtet. Der Anteil aller mit groRen
Fehlbildungen liegt GUber dem Durchschnitt der Jahre
2002-2013 (40,8%). Der Trend bleibt zu beobachten. Die
zunehmende Meldetatigkeit der umliegenden Herzzen-
tren fir Geborene Sachsen-Anhalts und die etablierte
Pulsoximetrie-Messung postnatal ermdglichen weitere
Detektion Betroffener.

Am zweithdufigsten traten in diesem Jahr Fehlbildungen

am Organsystem Niere und ableitende Harnwege (HAS)
(2014: 15,6 %) auf. Auch hier ist ein Wert (iber dem Mittel
der Jahre 2002-2013 (13,9 %) zu beobachten. Der im
Berichtszeitraum kleinste Anteil wurde 2013 (8,9 %) und
der groRte Anteil 2010 (16,7 %) dokumentiert.

Muskel- und Skelettfehlbildungen wurden bei allen Fehl-
gebildeten 2014 mit einem Anteil von 14,9 % erfasst,
deutlich weniger als durchschnittlich (2002-2013: 19,2 %),
doch mehr als im Vorjahrestief (2013: 11,5 %). Die beob-
achteten Anteile von ZNS-Fehlbildungen (2014: 10,5 %)
und der Fehlbildungen am Verdauungstrakt (2014: 6,1 %)
liegen jeweils im Bereich des Erwartungswertes. Der Pro-
zentsatz der Geborenen mit Gesichtsspalten in Bezug auf
alle Geborenen mit groRen Fehlbildungen lag zwar 2014
(4,2 %) niedriger als zu erwarten gewesen ware (2002-
2013: 5,2 %), doch zeigte sich 2009 (3,2 %) ein noch
geringerer Wert. Ein Absinken der Haufigkeit von Genital-
fehlbildungen wurde Uber die letzten Jahre (2014: 1,7 %;
2002-2013: 2,9 %) deutlich. Der Abwartstrend bleibt zu
beobachten.
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*2007-2013 (ab 2007 Datenabgleich Neugeborenenhdrscreening-Tracking)
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Die Tabelle auf Seite 23 zeigt eine Ubersicht der haufig-
sten in Sachsen-Anhalt aufgetretenen grof3en Einzelfehl-
bildungen. Grundlage der Pravalenzangaben des Jahres
2014 und des daraus resultierenden Haufigkeitsrankings
bilden 17.238 Geborene. Die rechte Spalte zeigt dazu die
entsprechenden Basispravalenzen (2002-2013: 207.962
Geborene).

40,8 % aller Geborenen mit groRen Fehlbildungen waren
im Zeitraum von 2002-2013 von einer Fehlbildung am
Herzen betroffen. Am haufigsten traten dabei jedes Jahr
der ASD (2002-2013: 80,4 pro 10.000 Geborene, Kl 76,6
bis 84,3) und der VSD (2002-2013: 46,6 pro 10.000
Geborene, Kl 43,8 bis 49,7) auf. Auch im Jahr 2014 zeig-
te sich dies wieder. Dabei wurde der ASD noch haufiger
(94,6 pro 10.000 Geborene) und die zweithaufigste Fehl-
bildung, der VSD (41,8 pro 10.000 Geborene), seltener
gesehen.

Zum zweiten Mal auf dem dritten Rang wurde der Horver-
lust (2014: 26,7 pro 10.000 Geborene) beobachtet. Die
Pravalenz liegt deutlich Uber der der Jahre 2007-2013
(19,9 pro 10.000 Geborene, Kl 17,5 bis 22,5). Da erst seit
dem Jahr 2007 fur diese Fehlbildung durch das Neugebo-
renenhdrscreening gesicherte Daten flir das gesamte
Bundesland (2007-2013: 121.198 Geborene) verfligbar
sind, eignen sich die Haufigkeitsangaben erst seitdem zur
Beurteilung der aktuellen Pravalenz.

Wie schon o6fter findet sich in diesem Jahr an vierter Stel-
le der Tabelle, aber haufiger als im Durchschnitt, die dila-
tative Uropathie ab Il. Grades (2014: 22,6 pro 10.000
Geborene; 2002-2013: 19,8 pro 10.000 Geborene, Kl
18,0 bis 21,8).

Genauso belegt das Down-Syndrom den Ublichen Platz
funf der Haufigkeitsreihenfolge. Es trat ebenfalls zahlrei-
cher als erwartet auf (2014: 22,6 pro 10.000 Geborene;
2002-2013: 17,1 pro 10.000 Geborene, Kl 15,4 bis 19,0).

Seit etwa flinf Jahren werden Herzfehlbildungen vermehrt
ausflhrlich bermittelt. Daraus ergibt sich, dass flr das
Jahr 2014 Herzfehlbildungen, wie PDA (16,5 pro 10.000
Geborene, Platz 6), Stenose der Arteria pulmonalis (9,3
pro 10.000 Geborene, Platz 10), Aortenisthmusstenose
(8,7 pro 10.000 Geborene, Platz 11) und Fallot-Tetralogie
(7,0 pro 10.000 Geborene, Platz 13) als Einzeldiagnosen
wesentlich 6fter als Uber den gesamten Zeitraum 2002-
2013 berichtet werden. Der PDA zahlt zwar schon langer
zu den haufigsten grof’en Einzelfehlbildungen, doch
ergibt sich fiir den Gesamtzeitraum von 2002-2013 nur
Platz elf (8,6 pro 10.000 Geborene). Auch die drei ande-
ren Herzfehlbildungen wurden bis 2009 bedeutend selte-
ner dokumentiert.

Die Indikatorfehlbildungen Microcephalie (2014: 12,2 pro
10.000 Geborene, 2002-2013: 14,9 pro 10.000 Gebore-
ne, Kl 13,3 bis 16,6), die Subluxation des Huftgelenkes
(2014: 11,6 pro 10.000 Geborene, 2002-2013: 14,5 pro
10.000 Geborene, Kl 12,9 bis 16,2) und der Klumpful®
(2014: 11,6 pro 10.000 Geborene, 2002-2013: 16,6 pro
10.000 Geborene, Kl 15,0 bis 18,5) belegen die siebente
bis neunte Stelle der Haufigkeitsliste. Alle drei wurden
2014 auffallig seltener als erwartet festgestellt. Nachdem
die Geburtsmale der Neugeborenen in den vergangenen
Jahren stetig angestiegen waren, wurden 2014 von Voigt
et al. aktuelle Perzentilenwerte erarbeitet (Kapitel 12.5).

Durch lhre Anwendung sinkt im Vergleich zur Nutzung der
alten Werte die Anzahl der als Microcephalie bewerteten
Kopfumfange. Bei der Subluxation des Hiiftgelenkes ist
eine Untererfassung zu vermuten, da die Sonografie der
Huftgelenke in der Geburtsklinik eine freiwillige Leistung
ist (zur U3 vorgeschrieben) und so in manchen Einrich-
tungen kein Hiift-Ultraschall mehr durchgefiihrt wird.

Deutlich haufiger als gewdéhnlich wurden 2014 (je 9,3 pro
10.000 Geborene) die akzessorische Niere (2002-2013:
6,5 pro 10.000 Geborene, Kl 5,5 bis 7,7) und die Atresie
und Stenose des Ureters (2002-2013: 6,8 pro 10.000
Geborene, Kl 5,8 bis 8,0) beobachtet. Ebenfalls haufiger
zeigte sich eine weitere Fehlbildung des Urogenital-
systems, der angeborene Megaureter (2014: 8,7 pro
10.000 Geborene; 2002-2013: 7,3 pro 10.000 Geborene,
Kl 6,2 bis 8,5).

Auf dem 12. Platz und haufiger als erwartet, finden sich
mit 8,1 pro 10.000 Geborene die Spina bifida (2013: 5,6
pro 10.000 Geborene, Kl 4,7 bis 6,7) und die Nieren-
dysplasie (2002-2013: 5,7 pro 10.000 Geborene, Kl 4,7
bis 6,8). Im Berichtszeitraum lagen die Pravalenzen bei-
der Fehlbildungen jeweils nur einmal tUber dem diesjahri-
gen Wert: Spina bifida (2008: 8,9 pro 10.000 Geborene)
und Nierendysplasie (2010: 8,6 pro 10.000 Geborene).

Sowohl die Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, die Haupt-
bestandteil der Indikatorfehlbildung Lippen- und Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte ist, und die Polydactylie, zu der
neben der Indikatorfehlbildung praaxiale Polydactylie
auch die postaxiale Polydactylie gehért, traten 2014
(jeweils 7,0 pro 10.000 Geborene) bedeutend seltener als
in den Vorjahren auf. Bei der Polydactylie (2002-2013:
12,1 pro 10.000 Geborene, Kl 10,7 bis 13,7) zeigte sich
dies sowohl bei der postaxialen als auch bei praaxialen
Polydactylie (Kapitel 12.28). Die sehr niedrige Pravalenz
bei der Indikatorfehlbildung Lippen- und Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte ist in diesem Jahr jedoch hauptséachlich in
der sehr niedrigen Pravalenz der Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalten begriindet, die Pravalenz der Lippenspalten lag
mit 2,3 pro 10.000 Geborene im Konfidenzintervall.

Das Fehlen mehrerer oder einzelner Phalangen, eine
Fehlbildung, die sonst nicht unter den haufigsten zu fin-
den ist, wurde so oft wie in keinem Jahr registriert. Die
diesjahrige Pravalenz (7,0 pro 10.000 Geborene) lber-
steigt in starkem Malfe die der Jahre 2002-2013 (3,1 pro
10.000 Geborene, Kl 2,4 bis 4,0).

Auf dem 16. Listenplatz wurden die beiden Bauchwand-
defekte Gastroschisis und Omphalocele mit je 5,2 pro
10.000 Geborene erstmalig seit Mitte der 2000er-Jahre
wieder haufiger gesehen. Wahrend sich die Gastroschisis
nur geringfligig haufiger als in den Vorjahren (2002-2013:
4,1 pro 10.000 Geborene, Kl 3,3 bis 5,1) zeigte, fiel die
Omphalocele (2002-2013: 3,2 pro 10.000 Geborene, KI
2,4 bis 4,1) auffallig haufiger auf.

Jeweils im Bereich der Durchschnittspravalenz der Jahre
2002 bis 2013 liegen die fiir 2014 ermittelten Pravalenzen
der einseitigen Nierenagenesie (6,4 pro 10.000 Gebore-
ne), der Hydrocephalie (5,8 pro 10.000 Geborene) und
der Hypoplasie/Agenesie des Corpus callosum (5,2 pro
10.000 Geborene), die auf den Platzen 14 bis 16 angesie-
delt sind.
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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 Voigt et al.
2014, Kapitel 12.5), bezogen auf die alters- und
geschlechtsabhangige Normalverteilung gekennzeichnet.
Ausgeschlossen wird die Microcephalie, wenn sie mit
einer Anencephalie oder Encephalocele assoziiert ist.

6. Congenitale Hydrocephalie: Unter der congenitalen
Hydrocephalie wird eine Erweiterung der Hirnventrikel,
nicht assoziiert mit einer primaren Hirnatrophie eines
Macrocephalus verstanden. 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.

25



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2014

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
Extremitat(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, 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
grofRer 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 (2002 bis 2013) liegt eine Gesamtanzahl von 207.962 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 wéare eine Summierung aller Anzahlen von aufgetretenen Indikator-
fehlbildungen groéRer als die Gesamtzahl der Geborenen mit einer Indikatorfehlbildung.
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12.1  Neuralrohrdefekte (Q00./Q01./Q05.)

kreisfreie Stadte:
3 x Halle 10
7 x Magdeburg

20,3 T

Landkreise:

1 x Anhalt-Bitterfeld

3 x Borde

1 x Harz

1 x Jerichower Land 14 11,4 T
2 x Saalekreis

3 x Salzlandkreis

2 x Stendal

1 x Wittenberg

- 9,53 7,12 - 12,50
- 8,80 7,47 - 10,35
- 8,99 7,82-10,33
9,50 - 9,89
9,69 4,22 S Portugal*

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

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

Im Jahr 2014 wurden 24 Falle mit einem Neuralrohrdefekt
gemeldet.

Diese sind zu unterteilen in 14 Falle mit einer Spina bifi-
da, sieben Félle mit Anencephalus und drei Falle mit
Encephalocele. In 20,8 % der Falle kamen die Kinder
lebend zur Welt, dies waren ausnahmslos Kinder mit
Spina bifida. Ein Kind verstarb am ersten Lebenstag.

zusétzliche Angaben:

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

12 x mannlich
8 x weiblich
4 x keine Angabe

11 x MCA
13 x isoliert

16,0

14,0

Prévalenz/10.000 Geborene
s » » o o
© © o o
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/
]
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Abb. 6: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Neuralrohrdefekten in Sachsen-Anhalt seit 2002

Die Pravalenz liegt mit 13,9 pro 10.000 Geborene ober-
halb der Basispravalenz der letzten zwdlf Jahre, die mit
9,0 pro 10.000 Geborene aber den europaischen Trend
widerspiegelt.
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Abb. 7:  Anteil der Schwangerschaftsausgange bei Neuralrohr-
defekten in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit einem Neuralrohrdefekt pro 718 Geborene
beobachtet.

Im Rahmen von wissenschaftlichen Studien sind die
Neuralrohrdefekte wohl die am besten untersuchten
angeborenen Fehlbildungen, da eine primére Praventi-
onsstrategie existiert. 1995 wurden die Empfehlungen der
deutschen Fachgesellschaften zur perikonzeptionellen
Folsauresupplementierung mit 0,4 mg pro Tag bei Frauen
im gebarfahigen Alter verdffentlicht. In 2010 zeigte eine
Cochrane Meta-Analyse klar den protektiven Effekt: OR
0,28 (KI 0,15-0,53). Der zu erwartende fallende Trend der
Pravalenz bleibt seit 20 Jahren in Deutschland und
Europa aus. Das belegen nicht nur unsere Daten sondern
auch die Ergebnisse der Geburtskohorte in Mainz (Main-
zer-Model) und die gepoolten Daten aus dem europa-
ischen Zentralregister EUROCAT. Fur den Zeitraum

1991-2011 zeigt sich auch hier europaweit kein fallender

Trend der Pravalenzen bei allen Neuralrohrdefekten. Dis-

kutierte Ursachen sind:

- unzureichende Umsetzung der Empfehlungen (unge-
plante Schwangerschaften, Erstkonsultation Gynéko-
loge in der 5.-7. SSW)

- nur 70 % der Neuralrohrdefekte sind ,folsduresensi-
bel” bei bekannter multifaktorieller Genese

- es gibt nur die freiwillige Zusetzung von Folsaure in
Nahrungsmitteln

- Folsaureanreicherung in Grundnahrungsmitteln als
kostengiinstigere Strategie fehlt in Europa

Fir weitere Informationen verweisen wir auf die geplante

EUROCAT-Veréffentlichung.

Hinweis:

Nach einer mit Neuralrohrdefekt betroffenen Schwanger-
schaft muss iber die notwendige Folsdureprophylaxe mit
5 mg Folsaure-Aquivalent pro Tag (siche Empfehlungen
der Fachgesellschaften) bei weiterem Kinderwunsch auf-
geklart werden.
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12.2  Anencephalie (Q00.)

zuséatzliche Angaben:

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Body-Stalk-Anomalie mit: Schniirringsyndrom, amnio-
tischen Schnirfurchen an rechter Hand und Kopf

- Omphalocele

- Herzfehlbildung

6,0

50 —

Prévalenz/10.000 Geborene

20
10 3 ]

*/** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene 00 LI [I |
"~ 2002 | 2003 | 2 05 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2 2011 | 2012 | 2013 | 2014

=N

)4 | 2 [2 I
P28 [ 53 [ 29 | 23|06 | 50 12 | 11 | 06 00 | 18 41
1] | 1]

2014 wurden sieben Geborene mit Anencephalus gemeldet. .

Die Préavalenz von 4,1 pro 10.000 Geborene liegt Uber der Abb. 8: Entwicklung der Prévalenz/10.000 Geborene bei
Pravalenz der letzten vier Jahre (2009-2013) und tber der Anencephalie in Sachsen-Anhalt seit 2002

mit 2,1 pro 10.000 Geborene ermittelten 12-Jahres-Pra-

valenz (BP). Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet

) o mit Anencephalie pro 2.463 Geborene beobachtet.
Die Schwangerschaften mit einem betroffenen Feten wur-

den durch induzierten Abort zwischen der 10. und 20.
SSW beendet.

29



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2014

12.3  Spina bifida (Q05.)

kreisfreie Stadte:
2 x Halle 6,3
6 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Anhalt-Bitterfeld
1 x Jerichower Land
2 x Salzlandkreis

1 x Stendal

1 x Wittenberg

4,17 - 8,50
5,41 4,31-6,71
5,58 4,67 - 6,65
4,77 - 5,05

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

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

Bei 14 Geborenen wurde im Jahr 2014 eine Spina bifida
diagnostiziert. Es wurden fiinf Kinder lebend geborenen,
davon starb ein Kind am ersten Lebenstag.

Die Préavalenz liegt mit 8,1 pro 10.000 Geborene oberhalb
der Basispravalenz der letzten 12 Jahre mit einem Wert,
der 2009 zuletzt aufgetreten war.

Die Gegenlberstellung mit den EUROCAT-Daten zeigt,
dass die Pravalenz im Durchschnitt zwar Uber der der
européischen Nachbarlander liegt, die maximalen Werte
anderer Register aber nicht erreicht.

zuséatzliche Angaben:

4 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes

bis zum 7. Lebenstag verstorben
9 x induzierter Abort

8 x mannlich
5 x weiblich
1 x keine Angabe

7 x MCA
7 x isoliert

Die induzierten Aborte erfolgten zwischen der 18. und 24.
SSW. In zwei Fallen war der Defekt thorakal und bereits
pranatal wurde ein Hydrocephalus bzw. eine Arnold-
Chiari-lI-Malformation auffallig. Nur in einem Fall wurde
die Einnahme von Vitaminen bzw. einem Folsdure-Pra-
parat in der Schwangerschaft angegeben, wobei Beginn
und Dosis nicht bekannt sind.

In einem Fall lag eine Lipomyelomeningocele vor.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- OEIS-Komplex mit: Omphalocele, Analatresie mit
Fistel, Ekstrophie der Harnblase, unbestimmtem
Geschlecht, Kloakenpersistenz, Megaureter und DUP
|. Grades links, Tethered cord Syndrom, VSD, PFO
und hdmodynamisch nicht wirksamem PDA bei Frih-
geborenem

- Fallot-Tetralogie, Microcephalie

- Arnold-Chiari-Syndrom mit Turricephalie, Halbwirbel,
Hygroma colli cysticum rechts, Klinodactylie der V.
Finger

- Arnold-Chiari-Syndrom mit Macrocephalie

- 3 x Arnold-Chiari-Syndrom

10,0

8,0 — _

6,0

4,0

Pravalenz/10.000 Geborene
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Abb. 9:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Spina bifida in Sachsen-Anhalt seit 2002
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Abb. 10: Anteil der Schwangerschaftsausgange bei Spina bifida
in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Spina bifida pro 1.231 Geborene beobachtet.
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12.4 Encephalocele (Q01.)

0,0 N

kreisfreie Stadte 0
Landkreise:
1 x Harz 3 2,4 T

2 x Saalekreis

2,20 1,01 - 3,61

0,98 0,55-1,61
0,86 - 1,89
1,05-1,18

0,19 S Portugal®
3,15 Mainz (Germany)**

*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Pravalenz/10.000 Geborene
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2014 wurde bei drei Geborenen eine Encephalocele
gemeldet.

Es ergibt sich eine minimal gegeniber dem Vorjahr
erhohte Pravalenz von 1,7 pro 10.000 Geborene. Sie liegt
im Bereich der 12-Jahres-Pravalenz, etwa die gleiche
Haufigkeit ergab die Datenanalyse auch fur die Vorjahre
2011 und 2012.

Im Vergleich mit den EUROCAT-Daten liegt die Prava-
lenz in Sachsen-Anhalt zwar tiber dem Konfidenzintervall.
Der maximale Wert aus dem Mainzer Register wird aber
nicht erreicht.

In allen Fallen erfolgte nach pranataler Diagnose einer
occipitalen Encephalocele ein induzierter Abort, dieser
wurde zwischen der 14. bis 21. SSW durchgefiihrt.

zuséatzliche Angaben:

3 x induzierter Abort

2 x mannlich
1 x weiblich

1x MCA
2 x isoliert

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- unbalancierte Translokation (Chromosom 13) mit:
bds. verkirzten Armen und Beinen, fehlenden Dau-
men, V. Zehen und Metatarsalia, VSD, persistieren-
dem Truncus arteriosus, abschnittsweiser Fusion von
Hals- und Brustwirbelkdrpern, Halbwirbeln, Skoliose,
Malrotation des Darmes, bds. ungelappter Lunge,
hypoplastischer Milz, lateral ansteigenden Lidachsen,
kurzem Philtrum
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Abb. 11: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Encephalocele in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Encephalocele pro 5.746 Geborene beobachtet.
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12.5 Microcephalie (Q02.)

kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-Roflau

2 x Halle e J’
4 x Magdeburg

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
3 x Anhalt-Bitterfeld
1 x Burgenlandkreis 14 11,4 N
3 x Borde
1 x Harz
1 x Mansfeld-Stidharz
4 x Salzlandkreis

- 19,25 15,99 - 23,13
- 13,30 11,63 - 15,19
- 14,86 13,32 - 16,56
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 2014 fiel bei 21 Geborenen ein Microcephalus
auf. Der Kopfumfang lag unter der 3. Perzentile, bezogen
auf die Koperlange und das gemeldete Gestationsalter
(Definition Seite 25).

Die Jahrespravalenz liegt mit 12,2 pro 10.000 Geborene
unterhalb der Basispravalenz der Jahre 2002-2013.

Im européischen Vergleich zeigt Sachsen-Anhalt die
hdchste Pravalenz flr die Microcephalie, diese liegt wei-
terhin deutlich Gber dem Konfidenzintervall.

Zum aktuellen Berichtsjahr erfolgte eine Anpassung auf
die zuletzt 2014 verdffentlichten Perzentilen der Perina-
talerhebung im Zeitraum 2007-2011 unter Beteiligung
aller 16 Bundeslander (Voigt et al. 2014).

zusétzliche Angaben:

15 x Lebendgeborenes
2 x Spontanabort
3 x induzierter Abort
1 x Totgeburt

10 x mannlich
11 x weiblich

13 x MCA
8 x isoliert

Betrachtet man den Schwangerschaftsausgang, so kam
in 71,4 % der Falle das Kind lebend zur Welt.

Bei 13 Kindern/Feten mit Microcephalie fielen Begleitfehl-
bildungen auf und nur bei acht Fallen trat der Microcepha-
lus isoliert auf.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Uibergeordnete Syndrome:

- Down-Syndrom

- Zellweger-Syndrom mit: polyzystischen Nieren, Fehl-
bildung des Harnsystems, Scaphocephalie, Corpus
callosum Hypoplasie, KlumpfiiRen, Leberzyste, VSD,
PFO und hdmodynamisch nicht wirksamem PDA bei
Reifgeborenem, Hypertelorismus, Epicanthus inter-
nus, breiter Nasenwurzel, bds. Vier-Finger-Furche,
dilatierten Hirnventrikeln und tiefsitzenden Ohren

- Potter-Sequenz (bilaterale Nierenagenesie) mit:
KlumpfiiBen, tiefsitzenden Ohren

- einseitige Nierenagenesie

- Doppelanlage der rechten Niere

- lumbosacrale Spina bifida, Fallot-Tetralogie

- Dextro-Transposition der Aorta, persistierende linke
Vena cava superior, deformierte Wirbelsaule, Halb-
wirbel, Skoliose, PFO bei Reifgeborenem, DUP I. Gra-
des links, Hypertelorismus, auriculdres Anhéngsel
rechts

- ASD I, hdmodynamisch nicht wirksamer PDA und
Hernia inguinalis links bei Frihgeborenem

- ASD I, Canalis atrioventricularis communis

- Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, unbestimmtes Ge-
schlecht, Reduktionsfehlbildung des Gehirns, Herz-
fehlbildung, Darmfehlbildung

- bds. Choanalatresie

- Hypospadie

- Dickdarmatresie

15,0

10,0

Prévalenz/10.000 Geborene

50

0,0

2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014
107 | 164 | 120 150 | 199 | 91 | 78 127 | 166 | 124 | 223 242 | 122
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]

Abb. 12: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Microcephalie in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Microcephalie pro 821 Geborene beobachtet.

Literatur:

Voigt M, Rochow N, Schneider KTM, et al.: Neue Perzentilwerte fiir die
KorpermaRe neugeborener Einlinge: Ergebnisse der deutschen Perinatal-
erhebung der Jahre 2007-2011 unter Beteiligung aller 16 Bundeslénder.
Z Geburtshilfe Neonatol 2014; 218: 210-7.
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12.6

kreisfreie Stédte:
1 x Halle 4.1
1 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Bérde

2 x Jerichower Land
2 x Mansfeld-Suidharz
1 x Saalekreis

2 x Salzlandkreis

- 432-871

- 5,54 443-685

- 5,72 4,80 - 6,80

551-581

. 5 1,34 S Portugal*
13,42 Paris (France)**

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

Ein Hydrocephalus in Kombination mit einem Neuralrohr-
defekt oder der haufigere erworbene Hydrocephalus nach
einer Blutung oder Infektion werden hier nicht klassifiziert.

Fir das Jahr 2014 wurde bei zehn Geborenen ein ange-
borener Hydrocephalus gemeldet.

Die Pravalenz liegt mit 5,8 pro 10.000 Geborene im
Bereich der Vorjahre des Berichtszeitraums. Sie ent-
spricht den européischen Vergleichsdaten.

Der im letzten Bericht Uiber die Jahre 2001-2013 berech-
nete signifikant fallende Trend (-5,38 % pro Jahr) ergab
sich aus hohen Pravalenzen 2001/2002 und niedrigen
Pravalenzen 2008/2009. Da seit 2010 die Pravalenzen
jeweils im Bereich der Basispravalenz liegen, relativiert
sich unter Einbeziehung des Jahres 2014 dieser Trend
(Kapitel 12.37). Der weitere Verlauf bleibt zu beobachten.

zusétzliche Angaben:

6 x Lebendgeborenes
1 x Spontanabort
3 x induzierter Abort

5 x méannlich
5 x weiblich

8 x MCA
2 x isoliert

In drei Féllen erfolgte bei multiplen Fehlbildungen ein
induzierter Abort zwischen der 19. und 22. SSW.

Congenitale Hydrocephalie (Q03.)

In nur zwei Féllen handelte es sich um einen isolierten
Hydrocephalus und in acht Fallen waren Begleitfehlbil-
dungen auffallig.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Walker-Warburg-Syndrom mit: bds. Nierendysplasie,
submukdser Gaumenspalte, Aortenklappenstenose,
Kleinhirnhypoplasie, Augenfehlbildung, hypoplasti-
schem Nasenbein, kraniofacialer Dysmorphie

- Karyotyp 47,XYY mit: Klumphanden, Corpus callosum
Agenesie, einseitigem Klumpful’

- unbalancierte Chromosomentranslokation mit: Aorten-
isthmusstenose, rechtverlagerter Aorta ascendens,
Gefalring durch die anomale rechte subclaviculére
Arterie, VSD, medianer Gaumen- und Uvulaspalte,
Corpus callosum Hypoplasie, Malrotation des Dar-
mes, Kyphose, Hiihnerbrust, Sacralgribchen (1,2 cm
tief), mandibularer Micrognathie, verstrichenem Phil-
trum, lateral ansteigenden Lidachsen, Epicanthus
internus, weiten Schadelnahten

- Deletion eines Chromosomenteils mit: Ebstein-
Anomalie, ASD Il

- Agenesie der linken Niere, Corpus callosum Hypopla-
sie, kleine Hypophyse, partielle Agenesie des Septum
pellucidum, Schmetterlingswirbel (BWK 11,12), Stum-
melrippe rechts an LWK 1, Skoliose, Bauchmuskelhy-
poplasie links

- Spalte des weichen Gaumens, Corpus callosum
Hypoplasie, DUP lll. Grades rechts und Il. Grades
links, hypoplastisches Septum pellucidum

- Fallot-Tetralogie

- Corpus callosum Hypoplasie

100 | 1
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Abb. 13: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
congenitaler Hydrocephalie in Sachsen-Anhalt seit
2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit congenitalem Hydrocephalus pro 1.724 Gebore-
ne beobachtet.
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12.7  Arhinencephalie/Holoprosencephalie (Q04.1/Q04.2)

50
4,0

30

coallon U

Prévalenz/10.000 Geborene

00 5602 72003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014
P06 23 29 06 23 | 11 00 | 17 | 46 | 12 | 1, 12 00
BP| 17 [ 17 | 17 [ 17 |17 [ 17 [ 17 [ 17 |17 |17 | 17 [ 17 | 17

Abb. 14: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Arhinencephalie/Holoprosencephalie in Sachsen-
Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt kein
Kind/Fet mit Arhinencephalie / Holoprosencephalie
beobachtet.

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

Fir das Jahr 2014 ist wie in 2008 kein Holoprosencepha-
lon gemeldet worden.

Die Basispravalenz der Jahre 2002-2013 liegt bei 1,7 pro
10.000 Geborene.
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12.8

kreisfreie Stédte:
1 x Halle A

Landkreise

- 0,40 - 2,39
- 0,72 0,36 - 1,28
- 0,82 0,48 - 1,31
0,93 - 1,05
. U 0,12 Zagreb (Croatia)*
3,22 Odense (Denmark)**

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

2014 wurde ein Fall eines Anophtalmus gemeldet.

Die Pravalenz liegt mit 0,6 pro 10.000 Geborene im Kon-
fidenzintervall der Vorjahre bei einer Basispravalenz der
Jahre 2002-2013 von 0,8 pro 10.000 Geborene.

zusétzliche Angaben:

1 x induzierter Abort

1 x keine Angabe

1xMCA

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

Nach prénataler Diagnose eines komplexen Fehlbil-
dungssyndroms erfolgte ein Fetozid in der 27. SSW.

Insgesamt ist die Fehlbildung als sehr selten einzustufen.
Vergleichsdaten der anderen EUROCAT-Register bele-
gen dies.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
Ubergeordnete Syndrome:
- Herzfehlbildung, Nierendysplasie

25

2,0

Prévalenz/10.000 Geborene
°

05

2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 20
P 11 o6 00 12 18 | 06 06 00 23 06 00 12 06
BP 08 08 08 08 08 | 08 08 08 08 08 08 08 08

2011 | 2012 | 2013 2014

Abb. 15: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Anophthalmie/Microphthalmie in Sachsen-Anhalt seit
2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Anophthalmie/Microphthalmie pro 17.238 Gebo-
rene beobachtet.
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12.9

kreisfreie Stadte

Landkreise: 08
1 x Wittenberg

0,63 - 2,89
0,65-1,77
0,78 -1,77

keine Angaben

keine Angaben

Im Jahr 2014 wurde ein Kind mit Microtie gemeldet. Die
Préavalenz betragt 0,6 pro 10.000 Geborene und liegt
unter dem Konfidenzintervall.

Fir diese Indikatorfehlbildung stehen keine EUROCAT-
Vergleichsdaten zur Verfiigung.

EUROCAT gibt fur die Anoctie fiir die Jahre 2001-2012
eine Pravalenz von 0,32 pro 10.000 Geborene (KI 0,29-
0,36) an. Fur Sachsen-Anhalt sind die Daten gleich
(2002-2013: 0,38 pro 10.000 Geborene, Kl 0,17-0,76).

Es wurde keine begleitende Horstérung bei velokardio-
facialem Syndrom nachgewiesen.

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

zuséatzliche Angaben:

1 x Lebendgeborenes

1 x weiblich

1xMCA

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

{ibergeordnete Syndrome:

- CATCH 22 mit: Di George Syndrom, Truncus arterio-
sus communis, bikuspidaler Aortenklappe, Aorten-
klappeninsuffizienz, VSD, ASD, Rechtsaortenbogen,
bds. knocherner Syndactylie der Il. und Ill. Zehen,
Thymushypoplasie

25
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Abb. 16: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Microtie/Anotie in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Microtie/Anotie pro 17.238 Geborene beobachtet.
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12.10 Fallot-Tetralogie (Q21.3)

kreisfreie Stédte:
4 x Halle 2,2
2 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Borde

3 x Harz g Al 7
2 x Salzlandkreis

- 1,96 - 5,22

- 84632 2,48 - 4,37

- 8432 2,58 - 4,20

3,09 - 3,32

. 3,20 1,97 S Portugal*
5,16 Mainz (Germany)*

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

Mit zwolf gemeldeten Fallen liegt die Préavalenz fur die
Fallot-Tetralogie mit 7,0 pro 10.000 Geborene deutlich
Uber dem Erwartungsbereich der Vorjahre.

Dieses wurde in einer ersten Cluster-Analyse im Rahmen
des Berichtes untersucht. Eine gemeinsame &uflere
Ursache lieR sich nicht eruieren (siehe Anteil der chromo-
somalen Ursachen).

Die 12-Jahres-Basispravalenz ist mit 3,3 pro 10.000
Geborene im Mittelwert der EUROCAT-Register bis 2012.

zusétzliche Angaben:

10 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
nach 7 Tagen verstorben
1 x induzierter Abort

9 x mannlich
3 x weiblich

11 x MCA
1 x isoliert

In insgesamt zehn Fallen wurde die Diagnose bereits pra-
natal gestellt. In einem Fall erfolgte in der 21. SSW bei
pranatal diagnostizierter Begleitfehlbildung ein induzierter
Abort. EIf Kinder kamen zwischen der 28. und 40. SSW
lebend zur Welt. Ein Lebendgeborenes der 37. SSW ver-
starb im ersten Lebensmonat.

Der Herzfehler trat einmal isoliert auf. In zwei Fallen
wurde ein Mikrodeletionssyndrom bereits prénatal nach-
gewiesen.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- CHARGE-Assoziation mit: Spalte des harten Gau-
mens mit einseitiger Lippenspalte, hdmodynamisch
wirksamem PDA bei Reifgeborenem

- CATCH 22 mit: Di George Syndrom, multizystisch
dysplastischer rechter Niere, kleinen Ohren, Thymus-
hypoplasie, fehlendem Septum pellucidum, kraniofa-
cialer Dysmorphie, PFO bei Friihgeborenem

- CATCH 22 mit: Di George Syndrom, bds. nicht des-
cendierten Hoden, PFO und hamodynamisch wirksa-
mem PDA bei Reifgeborenem, Kleinhirnhypoplasie,
Schallempfindungsstérung (beidseits > 60 dB), DUP
rechts

- CATCH 22 mit: glandularer Hypospadie, bds. Hernia
inguinalis bei Frihgeborenem

- lumbosacrale Spina bifida, Microcephalie

- Omphalocele, glandulére Hypospadie

- Hydrocephalus internus

- Schmetterlingswirbel, bds. DUP Il. Grades, Fehlbil-
dung der KoronargefalRe, Trachealstenose, Tracheo-
malazie, Thrombose der rechten Vena femoralis pro-
funda, Darmfehlbildung, PFO bei Frihgeborenem

- Fehlbildung der Koronargefale, hadmodynamisch
nicht wirksamer PDA bei Reifgeborenem

- 2 x PFO bei Reifgeborenem (1 x mit bds. retardierter
Hiiftreife)
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Abb. 17: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Fallot-Tetralogie in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Fallot-Tetralogie pro 1.437 Geborene beobach-
tet.
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12.11

kreisfreie Stadte:
4 x Halle 5
1 x Magdeburg

10,2 T

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
2 x Burgenlandkreis g il <
1 x Bérde
1 x Saalekreis

- 477 3,11-6,98

- 4,30 333-547

- 442 3,57-542

3,.24-347

. Lt 1,34 S Portugal*
5,16 Styria (Austria)**

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

Eine Transposition der grol’en Gefalte wurde uns 2014
bei zehn Kindern gemeldet.

Die Pravalenz lag mit 5,8 pro 10.000 Geborene im oberen
Bereich der Vorjahre und leicht oberhalb des Konfidenz-
intervalls.

Die Basispravalenz der Jahre 2002 bis 2013 liegt mit
4,4 pro 10.000 Geborene im Mittelfeld der EUROCAT-
Register.

zusétzliche Angaben:

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

7 x mannlich
3 x weiblich

8 x MCA
2 x isoliert

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

Die Kinder kamen zwischen der 29. und 39. SSW zur
Welt. In sieben Fallen wurden pranatale Befunde gemel-
det.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Uibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: totaler Lungenvenenfehlein-
mindung, persistierender linken Vena cava superior,
Corpus callosum Agenesie, Hufeisenniere

- Microcephalie, persistierende linke Vena cava supe-
rior, deformierte Wirbelsaule, Halbwirbel, Skoliose,
PFO bei Reifgeborenem, DUP I. Grades links, Hyper-
telorismus, auriculdres Anhéngsel rechts

- Stenose und Hypoplasie der Pulmonalarterie, ASD II,
hamodynamisch wirksamer PDA bei Reifgeborenem,
Fehlbildung des Harnsystems, Deformitaten der Fiil3e

- ASD, VSD, Fehlbildung der Koronargeféalle

- Pearson-Syndrom mit Panzytopenie, PFO bei Reifge-
borenem, Nierenvenenthrombose

- 3 x PFO bei Reifgeborenem (1 x mit Venenthrombose)
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Abb. 18: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Transposition der groRen Gefale in Sachsen-Anhalt
seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Transposition der groRen Gefalke pro 1.724
Geborene beobachtet.
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12.12 Linksherzhypoplasie-Syndrom (Q23.4)

kreisfreie Stadte

Landkreise:

1 x Anhalt-Bitterfeld
1 x Borde

1 x Saalekreis

2 x Salzlandkreis

1,40 - 4,31

2,54 1,81-3,47

2,55 1,91-3,33
2,58-2,79

2,68 0,86 Valencia Region

(Spain)*
4,52 Malta**

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

Fir 2014 wurde uns in finf Fallen ein hypoplastisches-
Linksherzsyndrom gemeldet.

Die Pravalenz fir dieses Jahr liegt mit 2,9 pro 10.000
Geborene im Bereich der Vorjahre und trifft den Wert von
2012, 2009 und 2006. Die Pravalenz liegt im Konfidenzin-
tervall.

In der Gegenlberstellung mit den EUROCAT-Daten zeigt
sich ein Wert im Mittelfeld.

zusétzliche Angaben:

3 x Lebendgeborenes
2 x induzierter Abort

2 x mannlich
3 x weiblich

5x MCA

Es erfolgte zweimal eine Beendigung der Schwanger-
schaft nach pranataler Diagnostik in der 19. SSW. In allen
Fallen wurde die Diagnose pranatal gestellt bzw. lagen
pranatale Befunde vor.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Gastroschisis, bds. Fehlen von Daumen und Radius,
bds. hypoplastische Ulna, Klumphande, Trichterbrust,
tiefsitzende Ohren, mandibulédre Micrognathie, Hyper-
telorismus, Sattelnase

- Koarktation der Aorta, korrigierte Transposition der
grofRen Gefalte, Laryngomalazie

- Stenose der linken und rechten Pulmonalarterie, Milz-
zyste

- Corpus callosum Agenesie

- Fetopathia diabetica
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Abb. 19: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Linksherzhypoplasie-Syndrom in der Erfassungs-
region seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Linksherzhypoplasie-Syndrom pro 3.448 Gebo-
rene beobachtet.
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12.13 Aortenisthmusstenose (Q25.1)

Prévalenz Trend im
Anzahl /10.000 Vergleich zur
Geborene  Basispravalenz

kreisfreie Stadte:
1 x Halle 3 6,1 ©
2 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Burgenlandkreis

1 x Borde

3 x Mansfeld-Siidharz 12 9,7 T
1 x Saalekreis

2 x Salzlandkreis

1 x Stendal

1 x Wittenberg

Sachsen-Anhalt 15 8,7 T
Aortenisthmusstenose (2002 bis 2013)

Basispravalenz Konfidenzintervall (Kl von 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene

Stadte 4,58 2,97 -6,77

Landkreise 5,08 4,02 - 6,34

Region 4,95 4,10 - 5,96

1,25 - 1,40
EUROCAT 132
2001-2012 ’ 0,24 S Portugal*

3,54 Vaud (Switzerland)**

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

Mit flinfzehn gemeldeten Fallen ist die Zahl der Aorten-
isthmusstenose im Jahr 2014 gegeniiber den Vorjahren
angestiegen, bleibt aber noch leicht unterhalb des Wertes
von 2008.

Die Pravalenz liegt mit 8,7 pro 10.000 Geborene oberhalb
des 12-Jahres-Konfidenzintervalls.

Die pranatale Diagnose eines Vitium cordis wurde in finf
Fallen gestellt. Bei komplexen Begleitfehlbildungen
erfolgte in zwei Féllen ein induzierter Abort (16. und 19.
SSW). Zwolf Kinder kamen lebend zwischen der 30. und
41. SSW zur Welt.

zusétzliche Angaben:

12 x Lebendgeborenes

Schwangerschaftsausgang 1 x Spontanabort
2 x induzierter Abort
8 x mannlich
Geschlecht 7 x weiblich
Anzahl isolierter 14 x MCA
Fehlbildungen/MCA 1 x isoliert

Gerade die Aortenisthmusstenose ist der pranatalen Dia-
gnostik im klinischen Alltag nicht gut zuganglich und fallt
oft auch nicht priméar in den ersten beiden Lebenstagen,
wenn das Kind noch in der Entbindungseinrichtung ist,
auf. In Sachsen-Anhalt wird das Pulsoximetrie-Screening
in vielen Geburtskliniken durchgefihrt und damit der
Anteil der spat diagnostizierten kritischen Herzfehler
gesenkt.

Oben genannter Aspekt sollte beriicksichtigt werden,
wenn wir die lokalen Daten mit EUROCAT-Registern
vergleichen. Die erst spat diagnostizierten Falle entgehen

damit einigen europdischen Registern und die europai-
sche mittlere Pravalenz lber die Jahre 2001-2012 liegt
deutlich unter der hier dokumentierten.

Nur in zwei Féllen trat die Isthmusstenose isoliert auf. Bei
der Kombination mit einem Linksherzhypoplasie-
Syndrom ist die Klassifikation erfolgt, da eine zuséatzliche
Transposition vorlag.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Uibergeordnete Syndrome:

- Down-Syndrom mit: Canalis atrioventricularis commu-
nis, bikuspidaler Aortenklappe, subvalvularer Aorten-
stenose, glandulédrer Hypospadie, Nesidioblastose,
Leberinsuffizienz

- unbalancierte Chromosomentranslokation mit: Hydro-
cephalie, rechtsverlagerter Aorta ascendens, Gefal3-
ring durch die anomale rechte subclaviculére Arterie,
VSD, medianer Gaumen- und Uvulaspalte, Corpus
callosum Hypoplasie, Malrotation des Darmes,
Kyphose, Huhnerbrust, Sacralgriibchen (1,2 cm tief),
mandibulérer Micrognathie, verstrichenem Philtrum,
lateral ansteigenden Lidachsen, Epicanthus internus,
weiten Schadelndhten

- Turner-Syndrom mit: Hygroma colli cysticum, Klump-
fuld rechts, Schildthorax, kraniofacialer Dysmorphie

- Linksherzhypoplasie-Syndrom, korrigierte Transposi-
tion der grolRen Gefalle, Laryngomalazie

- Gastroschisis, VSD, laterale Halszyste

- VSD, penoscrotale Hypospadie

- bikuspidale Aortenklappe, Aortenklappeninsuffizienz,
Schallempfindungsstérung (rechts 50 dB, links 40 dB),
hoher Gaumen

- ASD II, bikuspidale Aortenklappe

- persistierende linke Vena cava superior, linksventriku-
lare Myokardhypotrophie, bds. Hernia inguinalis bei
Friihgeborenem

- VSD, hdmodynamisch wirksamer PDA und PFO bei
Friihgeborenem

- VSD, kraniofaciale Dysmorphie

- 2xVSD

- PFO bei Reifgeborenem
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Abb. 20: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Aortenisthmusstenose in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Aortenisthmusstenose pro 1.149 Geborene
beobachtet.
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12.14 Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (Q36./Q37.)

kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-Roflau

2 x Halle . el J’
1 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Burgenlandkreis

2 x Borde

1 x Harz 12 9,7 J
1 x Jerichower Land

2 x Mansfeld-Suidharz

3 x Salzlandkreis

1 x Wittenberg

- 14,49 11,47 - 18,05
- 13,23 11,57 - 15,12
- 13,56 12,10 - 15,19
8,60 - 8,98
. 8,79 427 S Portugal*
14,31 Odense (Denmark)**

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

Im Jahr 2014 wurden 16 Geborene mit Lippen- und Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte gemeldet.

Die berechnete Prévalenz liegt mit 9,3 pro 10.000 Gebo-
rene unterhalb des Konfidenzintervalls der Vorjahre und
erreicht die Werte der Jahre 2008/2009.

Die Gegenuberstellung mit den EUROCAT-Daten zeigt,
dass die Pravalenz im Mittel der europdischen Zentren
liegt.

In zehn Fallen handelte es sich um eine Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte, in vier Féllen um eine Oberlippenspalte
und in zwei Féllen trat eine Lippen-Kiefer-Spalte auf.
Dabei war die Spaltbildung bei zwoIf Geborenen einseitig
und bei zwei Geborenen beidseitig (keine Angabe in zwei
Fallen).

zusétzliche Angaben:

14 x Lebendgeborenes
2 x induzierter Abort

15 x mannlich
1 x weiblich

5x MCA
11 x isoliert

14 Kinder kamen zwischen der 36. und 40. SSW lebend
zur Welt. Bei zuséatzlich préanatal diagnostizierter komple-
xer cerebraler Fehlbildung erfolgte in zwei Fallen ein indu-
zierter Abort in der 16. SSW und ein Fetozid in der
33. SSW.

Es Uberwiegt die isolierte orofaciale Spaltbildung in elf
Fallen. Bei den verbleibenden fiinf Geborenen war eine
Chromosomenaberration als Ursache oder weitere
Begleitfehlbildungen auffallig. Die Kombination mit einer
relevanten Horstorung (Schallleitungsstérung) wurde nur
in einem Fall gemeldet.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Triploidie mit: VSD, Rechtaortenbogen, mandibularer
Micrognathie, hypoplastischer rechter Niere

- CHARGE-Assoziation mit: Fallot-Tetralogie, hdmody-
namisch wirksamem PDA bei Reifgeborenem

- unbestimmtes Geschlecht, Microcephalie, Redukti-
onsfehlbildung des Gehirns, Herzfehlbildung, Darm-
fehlbildung

- bds. nicht descendierte Hoden

- rechtsseitige Schallleitungsstérung
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Abb. 21: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte in Sachsen-
Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Lippen- bzw. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte pro
1.077 Geborene beobachtet.
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12.15 Gaumenspalte (Q35.1/Q35.3/Q35.5/Q35.9)

kreisfreie Stadte:
2 x Halle 8,1
2 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Bérde

1 x Jerichower Land
2 x Mansfeld-Sudharz
1 x Saalekreis

4 x Salzlandkreis

4,78 - 9,35
7,30 6,10 - 8,72
7,16 6,13 - 8,37
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 2014 bei 13 Geborenen iden-
tisch zum Vorjahr gemeldet.

Die berechnete Pravalenz lag mit 7,5 pro 10.000 Gebore-
ne im Mittel der Vorjahre.

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

Die Analyse der Veranderung der durchschnittlichen Pra-
valenz (Kapitel 12.37) ergab in den letzten beiden Berich-
ten einen signifikant sinkenden Trend. Diese Beobach-
tung war die Folge sehr hoher Pravalenzen 2001/2002
und niedriger Pravalenzen 2008-2011. Werden in die
Betrachtungen auch die Jahre vor 2001 einbezogen, so
finden sich starke Pravalenzschwankungen. Fir den Zeit-
raum 2002-2014 zeigt sich keine signifikante Abnahme
der Prévalenzen mehr.

Elf Kinder kamen regular zwischen der 36. und 40. SSW
zur Welt. Ein reifes Kind kam mit komplexen Begleitfehl-
bildungen zur Welt und verstarb nach sieben Tagen. Bei
zwei Feten wurden pranatal komplexe Fehlbildungen
diagnostiziert und es erfolgte ein induzierter Abort jeweils
in der 19. SSW.

zusatzliche Angaben:

10 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
nach 7 Tagen verstorben
2 x induzierter Abort

9 x mannlich
4 x weiblich

7 x MCA
6 x isoliert

Die Gaumenspalte trat in sechs Fallen isoliert auf und in
sieben Fallen wurden Begleitfehlbildungen gemeldet.
Dabei wurde die gemeldete Horstdérung aufgrund einer
Schallempfindungsstérung als Begleitfehlbildung und
nicht als Folge der Gaumenspalte gewertet. In drei Fallen
war die Gaumenspalte kombiniert mit einer Pierre-Robin-
Sequenz.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Walker-Warburg-Syndrom mit: bds. Nierendysplasie,
Hydrocephalie, Kleinhirnhypoplasie, Aortenklappen-
stenose, Augenfehlbildung, hypoplastischem Nasen-
bein, kraniofacialer Dysmorphie

- unbalancierte Chromosomentranslokation mit: Aorten-
isthmusstenose, rechtsverlagerter Aorta ascendens,
Gefaliring durch die anomale rechte subclaviculare
Arterie, VSD, Hydrocephalie, Corpus callosum Hypo-
plasie, Malrotation des Darmes, Kyphose, Hihner-
brust, Sacralgriibbchen (1,2 cm tief), mandibulérer
Micrognathie, verstrichenem Philtrum, lateral anstei-
genden Lidachsen, Epicanthus internus, weiten Scha-
delndhten

- Hydrocephalie, Corpus callosum Hypoplasie, DUP IlI.
Grades rechts und Il. Grades links, hypoplastisches
Septum pellucidum

- VACTERL-Assoziation mit: Analatresie (mit Fistel),
bds. Hypoplasie von Radius und Daumen, Canalis
atrioventricularis communis, ASD I, Mitralklappenin-
suffizienz, Trikuspidalklappeninsuffizienz, DUP II.
Grades rechts, Klinodactylie der V. Finger, mandibula-
rer Micrognathie, dysplastischen Ohren

- kombinierte Schallleitungs- und -empfindungsstorung
(bds. 45 dB), nicht descendierter linker Hoden bei
Reifgeborenem

- Schallempfindungsstérung (rechts 30 dB, links 40 dB)

- Schallleitungsstérung (bds. 45 dB), mandibulare
Micrognathie, Sacralgrubchen (ca. 6 mm)
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Abb. 22: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gaumenspalte in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Gaumenspalte pro 1.326 Geborene beobachtet.
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12.16 Choanalatresie (Q30.0)

0,0 N

kreisfreie Stadte 0

Landkreise:

1 x Anhalt-Bitterfeld
1 x Burgenlandkreis
2 x Harz

2 x Salzlandkreis

1 x Wittenberg

- 0,37 0,04 - 1,32

- 0,46 0,18 - 0,94

- 043 0,20 - 0,82

0,83 -0,95

. U 0,05 S Portugal*
2,04 Styria (Austria)**

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

Die sehr seltene Fehlbildung Choanalatresie trat 2014 in
Sachsen-Anhalt 7-mal und damit ungewohnlich haufig
auf.

Die Fallzahl entspricht einer Prévalenz von 4,1 pro 10.000
Geborene, weit oberhalb des Konfidenzintervalls. Bis
maximal drei Falle pro Jahr wurden in den Vorjahren
beobachtet.

Auch der européische Vergleich zeigt mittlere Pravalen-
zen von unter 1 pro 10.000 Geborene.

zusatzliche Angaben:

5 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes

bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x Lebendgeborenes

nach 7 Tagen verstorben

4 x mannlich
3 x weiblich

5x MCA
2 x isoliert

Bei Betrachtung der Gemeinsamkeiten der sieben lebend
geborenen Kinder fallt ein rdumlicher Bezug auf. Sechs
der Kinder stammen aus einer Region zwischen Halber-
stadt und Wérlitz. Die Konzeptionstermine liegen zwi-
schen Mai 2013 und Januar 2014.

Ein anderer Gesichtspunkt ist, dass in einer Fallkontroll-
studie (Gnoth & Mallmann 2014) ein signifikanter Zusam-
menhang zwischen Choanalatresie und Hyperthyreose
der Kindsmutter beschrieben wurde. Von zwei Mittern ist
die Erkrankung bekannt.

Dazu kann nicht abschlieRend Stellung genommen wer-
den, da die Dauermedikation nicht in allen Fallen Gbermit-
telt wurde. Weitere Beobachtungen und fallbezogene
Ursachenforschung sind geplant.

Wir méchten in diesem Zusammenhang darauf aufmerk-
sam machen, dass Thyreostatika diaplazentar uUberge-
hen. Dennoch missen therapiebedurftige Schilddriisen-
erkrankungen auch in der Schwangerschaft medikamen-
tos behandelt werden. Insbesondere wird nach ,Anwen-
dung von Carbimazol/Thiamazol ein seltenes Fehlbil-
dungsmuster beschrieben, das der einer VACTERL-
Assoziation gleicht (Quelle: www.embryotox.de).

Der Frage, ob eine Hyperthyreose mit Propylthiouracil
(mdogliche schwere muitterliche Lebertoxizitat) oder eher
mit Carbimazol/Methimazol (mdgliche kindliche Fehlbil-
dungen) behandelt werden sollte, geht eine Studie (Yos-
hihara et al. 2012) nach. Die Untersuchung kommt zu
dem Schluss, dass beides vertretbar ist, da beide Folgen
sehr selten sind.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- VACTERL-Assoziation mit: Oesophagusatresie (mit
tracheo-oesophagealer Fistel), Halbwirbel (BWK 10),
rechtskonvexer Brustwirbelsaulenskoliose, Fehlen der
10. linken Rippe, mandibularer Retrognathie, tiefsit-
zenden Ohren, bds. auricularem Anhéangsel, breiter
Nasenwurzel

- Fallot-Tetralogie, Spalte des harten Gaumens mit ein-
seitiger Lippenspalte, hdmodynamisch wirksamer
PDA bei Reifgeborenem

- CHARGE-Assoziation mit: Agenesie der linken Niere,
Stérung des Plasmaprotein-Stoffwechsels, Truncus
arteriosus communis, rechts Ureterabgangsstenose
und DUP 1V. Grades, Gehdrkndchelchenfehlbildung
links, tiefsitzenden, dysplastischen Ohren

- Microcephalie

- Truncus arteriosus communis, VSD, Fehlbildung der
Koronargeféfie, Laryngomalazie
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Abb. 23: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Choanalatresie in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Choanalatresie pro 2.463 Geborene beobachtet.

Literatur:
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se with antithyroid drugs in the first trimester of pregnancy and the
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crinology and metabolism 2012; 97: 2396-403.
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12.17 Oesophagusatresie/-stenose/-fistel (Q39.0-Q39.4)

kreisfreie Stadte

Landkreise:
1 x Harz o

- 1,96 - 5,22

- 2,54 1,81-3,47

- 2,74 2,08 - 3,55

2,27 - 2,46

. 237 0,46 SE Ireland*
4,30 Mainz (Germany)**

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

Fir das Jahr 2014 wurde ein Kind (Lebendgeborenes) mit
Oesophagusatresie gemeldet.

Die berechnete Pravalenz liegt mit 0,6 pro 10.000 Gebo-
rene deutlich unter der 12-Jahres-Pravalenz der Jahre
2002-2013 (2,7 pro 10.000 Geborene).

Im europaischen Vergleich wurde fur die Jahre 2001-
2012 eine Pravalenz im Mittel der verschiedenen Zentren
von 2,4 pro 10.000 Geborene ermittelt. Die Basisprava-
lenz Sachsen-Anhalts entspricht der Pravalenz in Europa.

zusétzliche Angaben:

1 x Lebendgeborenes
bis zum 7. Lebenstag verstorben

1 x ménnlich

1xMCA

Das Kind verstarb bei komplexen Begleitfehlbildungen
innerhalb der ersten Lebenswoche.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Uibergeordnete Syndrome:

-  VACTERL-Assoziation mit: bds. Choanalatresie,
Halbwirbel (BWK 10), rechtskonvexer Brustwirbelsau-
lenskoliose, Fehlen der 10. linken Rippe, mandibula-
rer Retrognathie, tiefsitzenden Ohren, bds. auricula-
rem Anhéngsel, breiter Nasenwurzel
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Abb. 24: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel in Sachsen-Anhalt
seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Oesophagusatresie/-stenose/-fistel pro 17.238
Geborene beobachtet.
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12.18 Diinndarmatresie/-stenose (Q41.1/Q41.2/Q41.8/Q41.9)
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Abb. 25: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Diinndarmatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt seit
2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt kein
Kind/Fet mit Dinndarmatresie/-stenose beobachtet.

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

Im Jahr 2014 wurden keine Féalle von Diinndarmatresie
erfasst.

Die 12-Jahres-Basispréavalenz liegt mit 2,0 pro 10.000
Geborene iber dem maximalen Bereich der EUROCAT-
Register.
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12.19 Rectum- und Analatresie/-stenose (Q42.0-Q42.3)

kreisfreie Stadte:

1 x Halle i Al U
Landkreise:
1 x Borde 2 1,6 b
1 x Stendal

- 6,23 432-871

- 5,02 3,96-6,27

- 5,34 445-638

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 2014 wurden drei Falle von Rectum- und Anala-
tresie gemeldet.

Die berechnete Pravalenz ist mit 1,7 pro 10.000 Gebore-
ne weiter ricklaufig zum maximalen Wert im Jahr 2008.
Sie liegt weiter unter dem Konfidenzintervall der letzten
zwolf Jahre.

Die Jahrespravalenz liegt im Vergleich mit den
EUROCAT-Zentren im unteren Dirittel.

zusétzliche Angaben:

2 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
nach 7 Tagen verstorben

2 x mannlich
1 x weiblich

3 x MCA

Bei allen gemeldeten Féllen handelt es sich um eine Anal-
atresie, einmal trat diese ohne und zweimal mit Fistel auf.

In zwei Fallen fielen bereits préanatal Begleitfehlbildungen
auf. Die pranatale Diagnose von Begleitfehlbildungen war
in allen Fallen erfolgt. Die Kinder kamen zwischen der 35.
und 38. SSW zur Welt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

{ibergeordnete Syndrome:

- OEIS-Komplex mit: Omphalocele, gedeckter sacraler
Meningocele, Tethered cord Syndrom, Ekstrophie der
Harnblase, unbestimmtem Geschlecht, Kloakenper-
sistenz, Megaureter und DUP |. Grades links, VSD,
PFO und hdmodynamisch nicht wirksamem PDA bei
Frihgeborenem

- VACTERL-Assoziation mit: Gaumenspalte bei Pierre-
Robin-Sequenz, bds. Hypoplasie von Radius und
Daumen, Canalis atrioventricularis communis, ASD I,
Mitralklappeninsuffizienz, Trikuspidalklappeninsuffi-
zienz, DUP Il. Grades rechts, Klinodactylie der V. Fin-
ger, mandibularer Micrognathie, dysplastischen Ohren

- VACTERL-Assoziation mit: Atresie der Aorta, VSD,
ASD, hamodynamisch wirksamem PDA bei Reifgebo-
renem, Wirbelkérperanomalie (BWK 9,10), Skoliose,
Doppelanlage der linken Niere, tiefsitzenden Ohren,
Thymushypoplasie, Sacralgriibchen, kleinem Haman-
giom
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Abb. 26: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Rectum- und Analatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt
seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Rectum- und Analatresie/-stenose pro 5.746
Geborene beobachtet.
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12.20 Hoden, nicht descendiert (Q53.1-Q53.9)

kreisfreie Stadte:
6 x Magdeburg

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
3 x Anhalt-Bitterfeld
2 x Bérde 16 13,0 T
1 x Harz
3 x Jerichower Land
1 x Saalekreis
5 x Salzlandkreis

12,62 - 19,47
4,25 - 6,63
6,97 - 9,35

keine Angaben keine Angaben

Im Jahr 2014 wurde bei 22 Knaben ein Maldescensus
testis gemeldet.

Die Pravalenz wurde mit 12,8 pro 10.000 Geborene
berechnet, sie ist hoher als in den letzten acht Jahren.

Bei fehlender klinischer Relevanz des Maldescensus
testis bis zum 6. Lebensmonat mussen wir von einer
Untererfassung ausgehen.

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

In zehn Fallen waren beide Hoden betroffen (vier Falle
isoliert, ohne weitere Fehlbildung), in sieben Féllen der
linke und 5-mal der rechte Hoden.

Keine weiteren Fehlbildungen waren in zwolf Fallen auf-
getreten.

Eine Routineerfassung iber die EUROCAT-Daten erfolgt
aufgrund des passageren ,physiologischen Zustandes*
nicht. Eine Uber- oder Untererfassung erscheint unaus-
weichlich. Deshalb liegen keine jahrlichen Vergleichsda-
ten vor.

zuséatzliche Angaben:

22 x Lebendgeborenes
22 x mannlich

10 x MCA
12 x isoliert

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Down-Syndrom mit: hdmodynamisch nicht wirksa-
mem PDA bei Reifgeborenem

- CATCH 22 mit: Di George Syndrom, Fallot-Tetralogie,
PFO und hamodynamisch wirksamem PDA bei Reif-
geborenem, Kleinhirnhypoplasie, Schallempfindungs-
stérung (bds. > 60 dB), DUP rechts

- Megazystis-Megaureter-Syndrom mit: bds. Megaure-
ter und funktionsloser rechter Niere, DUP Ill. Grades
rechts und Il. Grades links

- bds. Doppelanlage der Nieren und DUP |. Grades,
bds. Syndactylie der Il. und Ill. Zehen

- bds. Gaumenspalte, kombinierte Schallleitungs- und
-empfindungsstorung (bds. 45 dB)

- bds. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte

- penoscrotale Hypospadie

- 3 xASD (1 x mit PDA bei Reifgeborenem)

18,0

15,0

12,0

9,0

6,0

Prévalenz/10.000 Geborene

3,0

oo 2002 | 2003 | 2004 | 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 2010\2011 \201_ 2 13\2014
P 73 [ 146 69 173 | 94 | 57 | 22 46 69\47\94\83 | 128
BP 81 81 81 81 | 81 81 81 | 81 | 81 | 81 | 81 81 | 81

Abb. 27: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
nicht descendierten Hoden in Sachsen-Anhalt seit
2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit nicht descendierten Hoden pro 784 Geborene
(auf 405 Knaben) beobachtet.
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12.21

kreisfreie Stadte:
5 x Halle 8,3
4 x Magdeburg

Landkreise:

5 x Anhalt-Bitterfeld

2 x Burgenlandkreis

5 x Harz

2 x Jerichower Land 21 17,0 ©
3 x Saalekreis

1 x Salzlandkreis

2 x Stendal

1 x Wittenberg

- 21,27 17,82 - 25,33
- 17,92 15,97 - 20,11
- 18,80 17,06 - 20,71
17,16 - 17,69
. g2 4,03 Northem England (UK)*
37,51 Malta**

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

Die Hypospadie wurde 2014 in 30 Fallen gemeldet.

Die Jahrespréavalenz liegt mit 17,4 pro 10.000 Geborene
an der unteren Grenze des Konfidenzintervalls der Vor-
jahre. Sie ist damit zu Werten der Jahre 2011 und 2012
zurlickgekehrt.

Die Gegenuberstellung mit den EUROCAT-Daten erfolgt
ausflhrlich im Rahmen des speziellen Themas in Kapitel
16 (Seite 74).

zusatzliche Angaben:

29 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
nach 7 Tagen verstorben

30 x mannlich

11 x MCA
19 x isoliert

Es war in 19 Féllen lediglich eine Hypospadie ohne weite-
re Fehlbildungen aufféllig. Bei 21 Knaben handelte es
sich um eine glanduldre Hypospadie, einmal trat eine
coronare Hypospadie, einmal eine penile Hypospadie
und in vier Fallen eine schwere penoscrotale Hypospadie
auf. Bei drei Knaben lagen keine weiteren Angaben zum
Schweregrad vor.

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

2011 bis 2013 zeigten sich in Sachsen-Anhalt Jahrespra-
valenzen stark unterhalb des Konfidenzintervalls der
Basispravalenz. In Verbindung mit Jahrespréavalenzen
oberhalb des Konfidenzintervalls der Basispravalenz in
den Jahren 2001 bis 2005 ergab sich im letzten Bericht
ein signifikant absteigender Trend (Kapitel 12.37). Bei
Betrachtung der Jahre 2002-2014 ist dieser Trend nicht
mehr als signifikant einzuordnen. Das einbezogene aktu-
elle Jahr relativiert das Ergebnis vom Vorjahr.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

{ibergeordnete Syndrome:

- Down-Syndrom mit: Koarktation der Aorta, Canalis
atrioventricularis communis, bikuspidaler Aortenklap-
pe, subvalvularer Aortenstenose, Nesidioblastose,
Leberinsuffizienz

- CATCH 22 mit: Fallot-Tetralogie, bds. Hernia inguina-
lis bei Frilhgeborenem

- Omphalocele, Fallot-Tetralogie

- Koarktation der Aorta, VSD

- Microcephalie

- bds. nicht descendierte Hoden

- Silver-Russell-Syndrom mit: bds. Schallempfindungs-
stérung, Nesidioblastose, hAmodynamisch nicht wirk-
samem PDA und PFO bei Friihgeborenem

- Arthrogryposis multiplex congenita, Segmentations-
defekte bis HWK 3, Schmetterlingswirbel (HWK 7),
Corpus callosum Agenesie, dilatierte Hirnventrikel

- Truncus arteriosus communis, VSD, ASD II, GefaR-
ring durch die anomale rechte subclaviculére Arterie,
Rechtsaortenbogen, Harnréhrendivertikel (vorn),
hypoplastischer Penis, Ankyloglosson

- VSD, Aortenanomalie, ASD Il, Persistenz der linken
Vena cava superior

- bds. DUP Ill. Grades, ASD, hdamodynamisch nicht
wirksamer PDA bei Reifgeborenem, sehr groRe Fon-
tanelle

15,0
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o [2003 | 2004 | 2005 | 2
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Abb. 28: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Hypospadie in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Hypospadie pro 575 Geborene (297 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 Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt kein
Kind/Fet mit Epispadie beobachtet.

2014 ist im vierten Jahr in Folge keine Epispadie gemel-
det worden.
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12.23

kreisfreie Stadte:
1 x Halle Al

Landkreise:
1 x Stendal U ©

- 0,18 0,00- 1,02
- 0,65 0,31-120
- 0,53 0,26-0,95
0,61-0,72
. B9 0,29 Mainz (Germany)*
1,60 Wessex (UK)**

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

Fir das Jahr 2014 wurde in zwei Fallen ein indifferentes
Geschlecht gemeldet.

Die berechnete Pravalenz liegt mit 1,2 pro 10.000 Gebo-
rene leicht oberhalb des Konfidenzintervalls der letzten
zwolf Jahre.

Im EUROCAT-Vergleich liegt die hier berechnete Jahres-
pravalenz im oberen Drittel der anderen europdischen
Register lGber die Jahre 2001-2012.

zuséatzliche Angaben:

1 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

2 x mannlich

2 x MCA

Indifferentes Geschlecht (Q56.)

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

{ibergeordnete Syndrome:

- OEIS-Komplex mit: Omphalocele, gedeckter sacraler
Meningocele, Tethered cord Syndrom, Ekstrophie der
Harnblase, Analatresie mit Fistel, Kloakenpersistenz,
Megaureter und DUP I. Grades links, VSD, PFO und
h&modynamisch nicht wirksamem PDA bei Friihgebo-
renem

- Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Microcephalie, Redukti-
onsfehlbildung des Gehirns, Herzfehlbildung, Darm-
fehlbildung
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Abb. 30: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
indifferentem Geschlecht in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit indifferentem Geschlecht pro 8.619 Geborene
beobachtet.
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12.24 Potter-Sequenz (Q60.6)

Prévalenz Trend im
Anzahl /10.000 Vergleich zur
Geborene  Basispravalenz
kreisfreie Stédte:
2 x Magdeburg e il 7
Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
1 x Borde
1 x Harz 9 = T
1 x Jerichower Land
1 x Saalekreis
1 x Stendal
Sachsen-Anhalt 8 4,6 T
Potter-Sequenz (2002 bis 2013)
Basisprévalenz Konfidenzintervall (KI von 95%)

/10.000 Geborene /10.000 Geborene
Stadte 2,02 1,01 - 3,61
Landkreise 2,22 1,53-3,10
Region 2,16 1,58 - 2,90

1,10- 1,24

EUROCAT 117
2001-2012 ’ 0,53 S Portugal*

5,44 Mainz (Germany)**

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

Fiir 2014 wurde bei acht Geborenen (Prévalenz: 4,6 pro
10.000 Geborene) eine Potter-Sequenz dokumentiert.
Damit Ubersteigt die Prévalenz den hohen Wert vom Vor-
jahr noch einmal und liegt weit Gber der errechneten Kon-
fidenzobergrenze.

Auch verglichen mit anderen europdischen Registern ist
die Jahrespravalenz sehr hoch und (bersteigt das ent-

Bei den zwei verstorbenen Kindern zeigten sich einmal
funktionslos hypoplastische Nieren und einmal eine bila-
terale Agenesie. Bei den induzierten Aborten bestand
beidseits eine Agenesie (3 x), funktionslos dysplastische
Nieren (2 x) und einmal rechts eine fehlende und links
eine funktionslose hypoplastische Niere.

Von zwei der Miitter ist bekannt, dass sie an Hypertonie
erkrankt sind. Eine gab eine Behandlung mit Dopegyt bis
zur 28. SSW an. Bei der zweiten Mutter wurde bei aulRer-
dem bestehendem Diabetes mellitus nur von der Insulin-
gabe berichtet. 6-mal liegen keine Informationen tber die
Medikamenteneinnahme oder Erkrankungen der
Schwangeren vor. Ein Geschwisterkind eines Lebendge-
borenen war ebenfalls schon an einer Potter-Sequenz
verstorben.

In Kapitel 12.26 wird von einem Kind berichtet, das nach
Absetzen der Sartantherapie der Mutter perinatal zwar
noch geschadigte, aber nicht funktionslose Nieren auf-
wies.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Microcephalie, Klumpfufie, tiefsitzende Ohren

- Hufeisenniere, Urethrastenose, Megazystis, tiefsit-
zende Ohren, Potter-Facies, breites Philtrum, Micro-
stomie, Hypertelorismus, mandibuldre Micrognathie

5,0

4,0

3.0

sprechende Konfidenzintervall deutlich.

zusatzliche Angaben: S ae 25 ot Toe [ 12 oo 28 20 a0 ool el se a8

Pravalenz/10.000 Geborene

: H

[l
™

04 | 2005 2006 = 2007 2008 1

0,0

11 2012 | 2013 14

BP 22 | 22 22 | 22 22 22 22 22 22 22 22 22 22

6 x induzierter Abort

Schwangerschaftsausgang 2 x Lebendgeborenes Abb. 31: Entwicklung der Prévalenz/10.000 Geborene bei
bis zum 7. Lebenstag verstorben Potter-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2002
6 x mannlich
Geschiecht } X eleh Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
gabe .
e T mit Potter-Sequenz pro 2.155 Geborene beobachtet.
Fehlbildungen/MCA 6 x isoliert

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 fiihrt 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 kénnte 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)

kreisfreie Stadte:
1 x Halle 3 b
2 x Magdeburg

6,1 ©

Landkreise:

1 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Harz 8
3 x Jerichower Land

2 x Salzlandkreis

1 x Wittenberg

7,52 5,40 - 10,2

6,45 5,25-7,85
6,73 5,73 -7,90

keine Angaben keine Angaben

Die Nierenagenesie wurde 2014 bei elf Geborenen
gemeldet.

Die Préavalenz liegt mit 6,4 pro 10.000 Geborene inner-
halb des Konfidenzintervalls der letzten 12 Jahre.

Fir EUROCAT liegen keine Vergleichsdaten vor.

zusétzliche Angaben:

10 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
nach 7 Tagen verstorben

7 x mannlich
4 x weiblich

6 x MCA
5 x isoliert

Die Nierenagenesie betraf 6-mal die linke Niere, 4-mal die
rechte Niere und einmal erfolgte keine Seitenangabe.

Die Kinder wurden zwischen der 35. und 40. SSW lebend
geboren.

In finf Fallen lagen keine weiteren Begleitfehlbildungen
vor.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- CHARGE-Assoziation mit: bds. Choanalatresie, Sto-
rung des Plasmaprotein-Stoffwechsels, Truncus arte-
riosus communis, Ureterabgangsstenose und DUP V.
Grades rechts, Gehdrkndchelchenfehlbildung links,
tiefsitzenden, dysplastischen Ohren

- Bickers-Adams-Syndrom mit: Corpus callosum Hypo-
plasie, kleiner Hypophyse, partieller Agenesie des
Septum pellucidum, Schmetterlingswirbel (BWK
11,12), Stummelrippe rechts an LWK 1, Skoliose,
Bauchmuskelhypoplasie links

- Microcephalie

- Teleangiektasie im linken Striatum, Ventrikelasymme-
trie

- Doppelanlage der rechten Niere, DUP |. Grades
rechts

- Subluxation des linken Hiiftgelenkes
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Abb. 32: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
einseitiger Nierenagenesie in Sachsen-Anhalt seit
2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit einseitiger Nierenagenesie pro 1.567 Geborene
beobachtet.

a
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12.26 Zystennieren (Q61.1-Q61.9)

kreisfreie Stédte:
2 x Halle 8
6 x Magdeburg

16,3 1T

Landkreise:

1 x Altmarkkreis
Salzwedel

2 x Harz

2 x Jerichower Land

1 x Saalekreis

1 x Salzlandkreis

1 x Wittenberg

9,90 7,44 - 12,92
7,43 6,21 - 8,86
8,08 6,97 - 9,35

keine Angaben keine Angaben

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

Im Jahr 2014 wurden in 16 Fallen Zystennieren festge-
stellt. Dabei waren in drei Fallen beide Seiten betroffen
(im Sinne ADPKD (= autosomal-dominante polyzystische
Nierenerkrankung) oder ARPKD (= autosomal-rezessive
polyzystische Nierenerkrankung)), 13-mal war eine multi-
zystisch dysplastische Niere einseitig (6-mal links, 7-mal
rechts) und einmal ohne Angabe der Seite gemeldet wor-
den.

Die berechnete Pravalenz ist mit 9,3 pro 10.000 Gebore-
ne zum Mittelwert der letzten zwolf Jahre zurlickgekehrt
und liegt im Bereich des Konfidenzintervalls.

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

zusétzliche Angaben:

14 x Lebendgeborenes
2 x induzierter Abort

10 x mannlich
5 x weiblich
1 x keine Angabe

7 x MCA
9 x isoliert

14 Kinder wurden lebend zwischen der 38. und 40. SSW
geboren. In zwei Féllen erfolgte bei zusatzlichen cerebra-
len Begleitfehlbildungen ein induzierter Abort in der 19.
SSW und ein Fetozid in der 27. SSW.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Walker-Warburg-Syndrom mit: Hydrocephalie, Klein-
hirnhypoplasie, submukdser Gaumenspalte, Aorten-
klappenstenose, Augenfehlbildung, hypoplastischem
Nasenbein, kraniofacialer Dysmorphie

- Zellweger-Syndrom mit: Microcephalie, Fehlbildung
des Harnsystems, Scaphocephalie, Corpus callosum
Hypoplasie, KlumpfiiRen, Leberzyste, VSD, PFO und
héamodynamisch nicht wirksamem PDA bei Reifgebo-
renem, Hypertelorismus, Epicanthus internus, breiter
Nasenwurzel, bds. Vier-Finger-Furche, dilatierten
Hirnventrikeln und tiefsitzenden Ohren

- CATCH 22 mit: Di George Syndrom, Fallot-Tetralogie,
kleinen Ohren, Thymushypoplasie, fehlendem Sep-
tum pellucidum, kraniofacialer Dysmorphie, PFO bei
Frihgeborenem

- Megazystis-Megaureter-Syndrom mit: bds. Megaure-
ter, DUP Ill. Grades rechts und Il. Grades links, nicht
descendiertem rechten Hoden

- Sartanembryopathie mit: PFO bei Friihgeborenem

- Doppelanlage der linken Niere, ASD II, Trigonocepha-
lie, Anomalien an Fingern und Zehen, bds. Plexus-
zyste, kraniofaciale Dysmorphie, eingesunkene Nasen-
wurzel, prominente Stirn, tiefsitzende Ohren

- Anopthalmie, Herzfehlbildung
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Abb. 33: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Zystennieren in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Zystennieren pro 1.077 Geborene beobachtet.
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12.27 Ekstrophie der Harnblase (Q64.1)

kreisfreie Stadte

Landkreise:
1 x Stendal o 7

0,00 - 0,55
0,11-0,76
0,08 - 0,56

keine Angaben

keine Angaben

Eine Harnblasen-Ekstrophie wurde im Jahr 2014 bei
einem Kind gemeldet.

Die berechnete Pravalenz liegt bei 0,6 pro 10.000 Gebo-
rene.

Fir diese seltene Fehlbildung liegen keine EUROCAT-
Register-Daten zum Vergleich vor.

2015 ist eine prospektive Studie der Europdischen
Gesellschaft fir Padiatrische Urologie erschienen, die fiir
2010 eine Meldung der zur operativen Korrektur vorge-
stellten Patienten in verschiedenen europdischen Zentren
auswertet. Die Daten der Studie, die Lebendgeborene
betrachtet, zeigt geringere Prévalenzwerte als die
Gesamt-Pravalenz, die induzierte Aborte, Totgeborene
und Spontanaborte mit einschlief3t. Fiir Deutschland wur-
den dabei in 2010 bei 677.900 Lebendgeborenen 31 Falle
einer Ekstrophie der Harnblase publiziert (berechnete
Pravalenz: 0,31 pro 10.000 Lebendgeborene, KI: 0,19-
0,47). D. h. im Rahmen dieser prospektiven Studie wur-
den fir eine geplante operative Korrektur einer Ekstrophie
der Harnblase ein Kind pro 32.200 Lebendgeborene
erfasst (Cervellione et al. 2015).

zuséatzliche Angaben:

1 x Lebendgeborenes

1 x mannlich

1xMCA

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

{ibergeordnete Syndrome:

- OEIS-Komplex mit: Omphalocele, gedeckter sacraler
Meningocele, Tethered cord Syndrom, unbestimmtem
Geschlecht, Analatresie mit Fistel, Kloakenpersistenz,
Megaureter und DUP |. Grades links, VSD, PFO und
h&modynamisch nicht wirksamem PDA bei Friihgebo-
renem
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Abb. 34: Entwicklung der Préavalenz/10.000 Geborene bei
Ekstrophie der Harnblase in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Ekstrophie der Harnblase pro 17.238 Geborene
beobachtet.

Literatur:
Cervellione RM, Mantovani A, Gearhart J, et al.: Prospective study on the
incidence of bladder/cloacal exstrophy and epispadias in Europe. Journal

of Pediatric Urology 2015.
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12.28 Préaaxiale Polydactylie (Q69.1/Q69.2)

Im Jahr 2014 wurden vier Kinder mit einer praaxialen
Polydactylie gemeldet.

Die Jahrespravalenz liegt mit 2,3 pro 10.000 Geborene
unter dem Konfidenzintervall der letzten 12 Jahre.

EUROCAT-Daten zum Vergleich liegen nicht vor.

zusatzliche Angaben:

Bei drei Kindern lagen keine weiteren Begleitfehlbildun-
gen vor.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
Ubergeordnete Syndrome:
- fehlender IV. Finger rechts
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Abb. 35: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
préaxialer Polydactylie in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit praaxialer Polydactylie pro 4.310 Geborene
beobachtet.
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12.29 Reduktionsfehlbildungen, insgesamt - obere und untere
Extremitaten (Q71./Q72./Q73.)

kreisfreie Stadte:
1 x Halle
1 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Burgenlandkreis

3 x Bérde T
1 x Harz

1 x Mansfeld-Siidharz
3 x Saalekreis

4 x Salzlandkreis

5,86 - 10,83

7,56 6,33 - 9,01
7,69 6,61 - 8,94
5,18 - 5,47
5¥39) 1,80 Valencia Region

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

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

2014 liegen Meldungen zu 17 Geborenen mit Reduktions-
fehlbildung der Extremitéten vor.

Die Jahrespréavalenz liegt mit 9,9 pro 10.000 Geborene
leicht oberhalb des Konfidenzintervalls der Jahre 2002-
2013.

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

zusatzliche Angaben:

9 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes

nach 7 Tagen verstorben
7 x induzierter Abort

13 x mannlich
3 x weiblich
1 x keine Angabe

12 x MCA
5 x isoliert

In sechs Fallen liegen uns Informationen zu pranatal auf-
félligen Befunden vor. Bei komplexen Fehlbildungen
erfolgte in sieben Fallen ein induzierter Abort (14. bis 23.
SSW).

In finf Fallen waren keine weiteren Organsysteme von
Fehlbildungen betroffen.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Body-Stalk-Anomalie mit: Anencephalie, amnioti-
schen Schnirfurchen an rechter Hand und Kopf

- Karyotyp 47, XYY mit: Hydrocephalie, Corpus callo-
sum Agenesie, einseitigem Klumpful®

- unbalancierte Translokation (Chromosom 13) mit:
occipitaler Encephalocele, VSD, persistierendem
Truncus arteriosus, abschnittsweiser Fusion von Hals-
und Brustwirbelkérpern, Halbwirbeln, Skoliose, Malro-
tation des Darmes, bds. ungelappter Lunge, hypopla-
stischer Milz, lateral ansteigenden Lidachsen, kurzem
Philtrum

- VACTERL-Assoziation mit: Analatresie (mit Fistel),
Gaumenspalte bei Pierre-Robin-Sequenz, Canalis
atrioventricularis communis, ASD Il, Mitralklappen-
insuffizienz, Trikuspidalklappeninsuffizienz, DUP II.
Grades rechts, Klinodactylie der V. Finger, mandibula-
rer Micrognathie, dysplastischen Ohren

- Gastroschisis, Linksherzhypoplasie-Syndrom, Trich-
terbrust, tiefsitzende Ohren, mandibulére Microgna-
thie, Hypertelorismus, Sattelnase

- Omphalocele, Cor triloculare biatriatum, persistieren-
der Truncus arteriosus, Agenesie der Pulmonalarterie,
bds. Zwerchfellhernie und Nierenhypoplasie, Huf-
eisenniere, Lungenagenesie links, Malrotation des
Darmes, Turricephalie, triphalangealer linker Dau-
men, tiefsitzende Ohren, Hypertelorismus

- Omphalocele, DUP |. Grades

- Holt-Oram-Syndrom

- KlumpfuB links, PFO bei Reifgeborenem, Syndactylie
der rechten Il. - V. Finger bei amniotischen Schnurfur-
chen

- PFO bei Reifgeborenem

- akzessorischer rechter Daumen

- amniotische Schnurfurchen am rechten Arm

80
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Prévalenz/10.000 Geborene

2,0
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Abb. 36: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Reduktionsfehlbildungen insgesamt in Sachsen-
Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Reduktionsfehlbildungen der Extremitdten pro
1.014 Geborene beobachtet.
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12.30 Zwerchfellhernie (Q79.0/Q79.1)

kreisfreie Stédte:
1 x Halle 4.1
1 x Magdeburg

Landkreise:
1 x Harz L EE J’

2,82 -6,55

2,22 1,53 - 3,10
2,79 2,12 -3,61

2,57-2,78
2,67

1,01 S Portugal®
4,75 Malta**

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

In drei Féallen wurde 2014 eine Zwerchfellhernie diagnos-
tiziert.

Die Jahrespravalenz ist mit 1,7 pro 10.000 Geborene in
den letzten vier Jahren fast identisch. Sie liegt entspre-
chend im Konfidenzintervall der Jahre 2002-2013.

Die Jahrespravalenz unterschreitet weiterhin die mittlere
Pravalenz der EUROCAT-Vergleichsdaten.

zusétzliche Angaben:

2 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

2 x méannlich
1 x weiblich

2 x MCA
1 x isoliert

Bei einem Kind war die Zwerchfellhernie isoliert aufgetre-
ten, in zwei weiteren Fallen bestanden Begleitfehlbildung-
en. Die Diagnose wurde nur in einem Fall bereits pranatal
gestellt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Omphalocele, Cor triloculare biatriatum, persistieren-
der Truncus arteriosus, Agenesie der Pulmonalarterie,
Lungenagenesie links, Malrotation des Darmes, Turri-
cephalie, links hypoplastischer Humerus, fehlender II.
Finger, triphalangealer Daumen und Brachydactylie
der Finger, Hufeisenniere, bds. Nierenhypoplasie, tief-
sitzende Ohren, Hypertelorismus

- Dextrokardie mit Situs inversus

50

4,0 __

3,0 _ —

2,0

Préavalenz/10.000 Geborene

00 !
2

2
P 39 | 29 2
BP 28 | 28 | 2

2006 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014
29 | 34 45 35 23 18 18 18 17
28 | 28 28 28 | 28 28 28 | 28 28

Abb. 37: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Zwerchfellhernie in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Zwerchfellhernie pro 5.746 Geborene beobach-
tet.
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12.31 Omphalocele (Q79.2)

kreisfreie Stadte:
2 x Halle 5
3 x Magdeburg

10,2 T

Landkreise:

1 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Burgenlandkreis 4 &2 ©
1 x Bérde

1 x Stendal

- 2,93 1,68 - 4,76

- 3,26 2,42-4,30

- 3,17 2,45 - 4,04

2,85-3,07

. 2 0,43 S Portugal®
5,88 Paris (France)**

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

Im Jahr 2014 wurden neun Geborene mit Omphalocele
gemeldet.

Die Jahrespravalenz von 5,2 pro 10.000 Geborene
erreichte letztmalig 2005 einen ebenso hohen Wert und
liegt oberhalb des berechneten Konfidenzintervalls der
Basispravalenz.

Der Vergleich der ermittelten Basispravalenz mit der
durchschnittlichen Pravalenz von EUROCAT zeigt ahnli-
che Werte. Die Jahrespravalenz ist im oberen Drittel der
Pravalenz anderer EUROCAT-Zentren einzuordnen.

zusétzliche Angaben:

3 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes

nach 7 Tagen verstorben
5 x induzierter Abort

7 x mannlich
2 x weiblich

6 x MCA
3 x isoliert

Ein induzierter Abort mit Edwards-Syndrom wies eine
Omphalocele auf, wie etwa ein Viertel aller vom Edwards-
Syndrom Betroffenen. In weiteren fiinf Fallen ist keine
chromosomale Ursache dokumentiert. In drei Féllen liegt
keine Angabe (iber eine Chromosomenuntersuchung vor.
Pranatal-sonografisch wurde beim Edwards-Syndrom in
allen Fallen die Omphalocele gesehen.

Der Zusammenhang von mutterlichem Diabetes und kind-
lichen Fehlbildungen ist bekannt. Omphalocelen gehéren
zum assoziierten Fehlbildungsspektrum, auch wenn sich
eine Embryopathie nicht eindeutig feststellen Iasst. Bei
vier Schwangeren wurde von Gestationsdiabetes, Metfor-
mineinnahme, PCO-Syndrom und Adipositas berichtet.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: hypoplastischem Nasenbein

- OEIS-Komplex mit: Analatresie mit Fistel, Kloaken-
persistenz, Ekstrophie der Harnblase, Megaureter
links, unbestimmtem Geschlecht, gedeckter sacraler
Meningocele, Tethered cord Syndrom, VSD, DUP I.
Grades links, PFO und hamodynamisch nicht wirksa-
mem PDA bei Frihgeborenem

- Cor triloculare biatriatum, persistierender Truncus
arteriosus, Agenesie der Pulmonalarterie, Zwerchfell-
hernie, Lungenagenesie links, Malrotation des Dar-
mes, Turricephalie, links hypoplastischer Humerus,
fehlender Il. Finger, triphalangealer Daumen und Bra-
chydactylie der Finger, Hufeisenniere, bds. Nierenhy-
poplasie, tiefsitzende Ohren, Hypertelorismus

- Anencephalie

- Fallot-Tetralogie, glanduldre Hypospadie

- rechts fehlende Tibia und Fibula, DUP |. Grades
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o0 2002 | 2003 | 2004
P 34 29 | 46
BP 32 | 32 | 32

[ 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014
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Abb. 38: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Omphalocele in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Omphalocele pro 1.915 Geborene beobachtet.
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12.32 Gastroschisis (Q79.3)

6,1 ©

kreisfreie Stadte:
3 x Magdeburg

3 g

Landkreise:

1 x Bérde

1 x Jerichower Land

1 x Mansfeld-Sidharz 6 49 e
1 x Salzlandkreis

2 x Wittenberg

- 4,40 2,82-6,55
- 3,98 3,04-511
- 4,09 3,27-505
2,50-2,71
. 2.51 0,88 Tuscany (ltaly)*
6,87 Mainz (Germany)**

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

Fir das Jahr 2014 wurden neun Geborene mit einer
Gastroschisis gemeldet.

Die berechnete Jahrespravalenz betragt 5,2 pro 10.000
Geborene. In den letzten funf Jahren ist eine relativ stabi-
le Pravalenz zu beobachten. Sie hat in diesem Jahr nur
minimal zugenommen und liegt nur wenig tiber dem Kon-
fidenzintervall der letzten zwolf Jahre.

Verglichen mit den anderen EUROCAT-Registern zeigt
sich die Jahrespravalenz im oberen Drittel. Die héchste
Pravalenz ist seit mehreren Jahren in der Mainzer
Geburtskohorte (Register Mainzer Modell) zu verzeich-
nen.

Dabei ist ein weltweiter Anstieg der Gastroschisis-Prava-
lenz in zahlreichen Studien dokumentiert und eine kiirz-
lich publizierte Metaanalyse bestétigte auch noch einmal
die gute pranatale Zugénglichkeit der Gastroschisis
(D'Antonio et al. 2015). Eine Cochrane Metaanalyse kam
2013 zu keinem sichern Schluss was die elektive Entbin-
dung ab der 34. SSW bei Gastroschisis angeht (Grant et
al. 2013).

Literatur:

- D'Antonio F, Virgone C, Rizzo G, et al.: Prenatal Risk Factors and
Outcomes in Gastroschisis: A Meta-Analysis. PEDIATRICS 2015;
136:159-69.

- Grant NH, Dorling J, Thornton JG: Elective preterm birth for fetal
gastroschisis. Cochrane Database Syst Rev 2013; 6: CD009394.

zusatzliche Angaben:

5 x Lebendgeborenes
2 x Spontanabort
2 x induzierter Abort

2 x mannlich
5 x weiblich
2 x keine Angabe

4 x MCA
5 x isoliert

In funf Féllen trat die Gastroschisis isoliert auf. Es erfolg-
te in vier Féllen die Entbindung zwischen der 33. und 34.
SSW, in einem Fall ist die SSW nicht bekannt. In zwei Fal-
len bestatigten sich nach induziertem Abort (16. und 19.
SSW) die im pranatalen Ultraschall auffélligen Begleit-
fehlbildungen. Bei einem Fall ist kein prénataler Ultra-
schall bekannt, in den anderen Féllen wurde die Diagno-
se pranatal zwischen der 13. und 20. SSW gestellt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- Linksherzhypoplasie-Syndrom, bds. Fehlen von Dau-
men und Radius, bds. hypoplastische Ulna, Klump-
hande, Trichterbrust, tiefsitzende Ohren, mandibulare
Micrognathie, Hypertelorismus, Sattelnase

- Aortenisthmusstenose, VSD, laterale Halszyste

- ASD II, Microkolon

- Malrotation des Darmes

8,0

6,0

;40

2,0

Prévalenz/10.000 Geborene
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Abb. 39: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gastroschisis in Sachsen-Anhalt seit 2002
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Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Gastroschisis pro 1.915 Geborene beobachtet.
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12.33 Prune-belly-Sequenz (Q79.4)

zusétzliche Angaben:
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Die Prune-belly-Sequenz wurde im Jahr 2014 in zwei Fal-
len gemeldet.

Die berechnete Pravalenz mit 1,2 pro 10.000 Geborene
liegt im Konfidenzintervall der letzten zwolf Jahre.

Abb. 40: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Prune-belly-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet

EUROCAT-Vergleichsdaten liegen fiir diese Fehlbildung mit Prune-belly-Sequenz pro 8.619 Geborene beob-
nicht vor. achtet.

Nach pranataler Diagnose erfolgte ein induzierter Abort in
der 13. SSW und eine andere Schwangerschaft endete
mit einem Spontanabort in der 17. SSW.
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12.34 Down-Syndrom - Trisomie 21 (Q90.)

kreisfreie Stédte:
3 x Halle 12 4
9 x Magdeburg

Landkreise:

3 x Altmarkkreis
Salzwedel

1 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Burgenlandkreis

5 x Borde 22 17,9 4

2 x Harz

2 x Mansfeld-Sitidharz

2 x Saalekreis

4 x Salzlandkreis

2 x Stendal

24,4 ©

- 2145 17,99 - 25,53

- 15,58 13,76 - 17,62

- 17,12 15,46 - 18,95

20,67 - 21,25

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

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

Im Jahr 2014 wurden 34 Geborene mit Down Syndrom
gemeldet.

Die Pravalenz liegt mit 19,7 pro 10.000 Geborene leicht
Uber dem Konfidenzintervall.

Die Gegenuberstellung mit den anderen EUROCAT-
Daten zeigt, dass die Pravalenz in Sachsen-Anhalt im
Vergleich der Jahre 2001-2012 aber im Bereich der ande-
ren europdischen Register liegt.

In 31 Fallen handelte es sich um eine freie Trisomie 21,
einmal um eine Translokation, einmal um ein Mosaik und
in einem Fall wurden uns keine weiteren Angaben gemel-
det (Schade & Rissmann 2015).

100%

60% | 7|]7 | fnff f-iu,
0% 7”7 fl]f -

Prozent

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014

OlAbis 16.5SW OIA17.-22.SSW OIAab23.SSW OSA+TG+LG

Abb. 41: Schwangerschaftsausgang bei Down-Syndrom 2002-
2014, Anteil friher induzierter Aborte

Literatur:

Schade K, Rissmann A: Fiihrt der DNA-Test aus miitterlichem Blut zur starkeren pré-

natalen Selektion des Down-Syndroms? Arzteblatt Sachsen-Anhalt 2015; 26: 634.

zusétzliche Angaben:

14 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
nach 7 Tagen verstorben
1 x Spontanabort
18 x induzierter Abort

20 x mannlich
14 x weiblich

17 x MCA
17 x isoliert

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA):

- Koarktation der Aorta, Canalis atrioventricularis com-

munis, bikuspidale Aortenklappe, subvalvulare Aor-

tenstenose, glandulare Hypospadie, Nesidioblasto-
se, Leberinsuffizienz

Microcephalie

Stenose der Pulmonalarterie, Megaureter links, bds.

DUP I. Grades, Hepatomegalie, hdamodynamisch nicht

wirksamer PDA bei Reifgeborenem

Canalis atrioventricularis communis, Pulmonalklap-

penstenose, Mitralklappeninsuffizienz, Trikuspidal-

klappeninsuffizienz

Canalis atrioventricularis communis, Venenthrombose

Canalis atrioventricularis communis, Schallempfin-

dungsstorung, (rechts 50 dB, links 60 dB)

- Kardiomegalie, PFO bei Reifgeborenem, kombinierte
Schallleitungs- und -empfindungsstérung (rechts 100 dB,
links 30 dB), bds. verschméalerter Gehdrgang, kurze
Arme und Beine

- 2xVSD (1 x mit Aortenklappenstenose)

- V8D

- ASD Il, Schallleitungsstoérung (bds. 90 dB)

- PFO bei Reifgeborenem

- Cor triloculare biatriatum

- bds. nicht descendierte Hoden, hdmodynamisch nicht
wirksamer PDA bei Reifgeborenem

- Duodenalatresie

- Morbus Hirschsprung, Macrocephalie

- generalisiertes Lymphddem, Leberhdmangiom, bds.
dilatierte Hirnventrikel, PFO bei Friihgeborenem

- rechts zweigelappte Lunge
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Abb. 42: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Down-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Down-Syndrom (Trisomie 21) pro 507 Geborene
beobachtet.
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12.35 Patau-Syndrom - Trisomie 13 (Q91.4-Q91.7)

zuséatzliche Angaben:
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Abb. 43: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Patau-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2002

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

. N . o Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
Die Trisomie 13 wurde im Jahr 2014 bei einem Fall mit Patau-Syndrom (Trisomie 13) pro 17.238 Gebo-

gemeldet. beobachtet
Die Jahrespravalenz liegt mit 0,6 pro 10.000 Geborene reneé beobachiet.

etwas unter dem Konfidenzintervall der letzten zwolf
Jahre.

Verglichen mit den anderen EUROCAT-Registern liegt
die Pravalenz in unserer Region im unteren Drittel der
anderen Register.
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12.36 Edwards-Syndrom - Trisomie 18 (Q91.0-Q91.3)

kreisfreie Stidte:
2 x Halle 8,1
2 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Altmarkkreis
Salzwedel

1 x Harz

2 1,6 J

- 4,22 2,67 - 6,33

- 3,85 2,93 - 4,96

- 3,94 3,14 - 4,89

4,63 - 4,91

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

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

Im Jahr 2014 wurde die Diagnose Trisomie 18 bei sechs
Geborenen gemeldet.

Die Pravalenz liegt mit 3,5 pro 10.000 Geborene im Kon-
fidenzintervall der letzten zwolf Jahre.

Die ermittelte Jahrespravalenz liegt im unteren Drittel der
EUROCAT-Vergleichsdaten und unter dem daraus
errechneten Konfidenzintervall.

zusatzliche Angaben:

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

6 x mannlich

3 x MCA
3 x isoliert

Es handelte sich in funf Fallen um eine Freie Trisomie 18,
einmal wurden uns keine weiteren Angaben gemeldet.
Nach vorgeburtlicher Diagnose erfolgte in fiinf Fallen ein
induzierter Abort zwischen der 16. bis 24. SSW.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA):

- Omphalocele, hypoplastisches Nasenbein

- DORYV, totale Lungenvenenfehleinmindung, persi-
stierende linke Vena cava superior, Corpus callosum
Agenesie, Hufeisenniere

- bds. hypoplastische Lunge, Nebennieren und Nieren,
Urethrastenose, Dolichocephalie, Thymushypoplasie,
Sichelful links
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Abb. 44: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Edwards-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2002

Im Jahr 2014 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Edwards-Syndrom (Trisomie 18) pro 2.873
Geborene beobachtet.
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12.37

Der vorliegende Jahresbericht gibt in den Kapiteln 12.1
bis 12.36 Auskunft zum Auftreten von 36 vom ICBDSR
(International Clearinghouse for Birth Defects Surveillan-
ce and Research) eindeutig definierten Indikatorfehlbil-
dungen (Kapitel 12.0). Die Beschrénkung auf klar abge-
grenzte Fehlbildungen birgt zwar die Gefahr, Entwicklung-
en bei nicht im Focus liegenden Fehlbildungen zu tGberse-
hen, doch wird dies durch den Vorteil von weltweit zeitlich
und rdumlich vergleichbaren Fehlbildungsraten aufgewo-
gen.

Im vergangenen Jahr wurden in Sachsen-Anhalt von den
258 Geborenen mit einer Indikatorfehlbildung nur 187
(72,5 %) lebend geboren. Dies sind, verglichen mit dem
Anteil der Jahre 2002-2013 (76,7 %) deutlich weniger, als
erwartet. Dahingegen sind der Anteil der induzierten
Aborte (24,4 %, 63 Geborene) als auch der Anteil der
Spontanaborte (2,7 %, 7 Geborene) 2014 wesentlich
héher als im Zeitraum 2002-2013 (19,8 % bzw. 1,9 %).
2014 wurde nur ein Totgeborenes (0,4 %) mit einer Indi-
katorfehlbildung gesehen. Die Anteile schwanken im
Berichtszeitraum zwischen 0 und 3,4 %.

Abb. 45: Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit
Indikatorfehlbildungen 2014

Bei den 258 von einer Indikatorfehlbildung Betroffenen
(1,50 pro 10.000 Geborene) wurden insgesamt 314 Indi-
katorfehlbildungen beobachtet. Die Pravalenz aller Gebo-
renen mit Indikatorfehlbildung(en) zeigt sich auch fir
2014 unauffallig im Bereich der Basiswerte (2002-2013).

Pravalenz 100 L
Anzahl| . Vergleich zur
in % =
Basisprévalenz
kreisfreie Stadte 86 1,75 ©
Landkreise 172 1,40 ©
Sachsen-Anhalt 258 1,50 L34

Indikatorfehlbildungen, insgesamt (2002 bis 2013)

Basisprévalenzin %  Konfidenzintervall (KI von 95 %)

Stadte 1,74 1,63 -1,85
Landkreise 1,40 1,34 - 1,46
Region 1,49 1,44 - 1,54

Auch getrennt betrachtet, ergeben sich bei den kreisfrei-
en Stadten und bei den Landkreisen fiir 2014 Pravalenz-
werte im Bereich des Konfidenzintervalls der Jahre 2002-
2013. Wie in fast allen betrachteten Vorjahren (aufler
2006, 2008) liegt die aktuelle Indikatorfehlbildungsrate
der kreisfreien Stadten Ulber der der Landkreise.

Indikatorfehlbildungen, insgesamt

25

20 -

Prozent

05

0,0

2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014

OStadte OLandkreise

Abb. 46: Indikatorfehlbildungen des ICBDSR gesamt (2002 bis
2014), Vergleich der Haufigkeit ihres Auftretens (in %)
in den kreisfreien Stadten und Landkreisen

Ziel der Trendanalyse ist es, langfristige Tendenzen beim
Auftreten von Indikatorfehlbildungen zu erkennen. Dazu
wird Uber den gesamten Berichtszeitraum (2002-2014)
die Starke und Orientierung der Pravalenzveranderungen
untersucht.

Die Trendabschatzung wird nur fiir Indikatorfehlbildungen
durchgefihrt, bei denen die erwartete Anzahl mindestens
finf und die beobachtete Anzahl jedes eingeschlossenen
Jahres mindestens zwei ist. Daher zeigt Abbildung 47 auf
Seite 65 nur von den Indikatorfehlbildungen, fiir die diese
Anfangsbedingung gilt, die geschatzten durchschnittli-
chen prozentualen Verdnderungen der Jahrespravalenz.
Mathematische Grundlage der Analyse bildet die binéar-
logistische Regression auf der Basis des Maximum-Like-
lihood-Verfahrens.

Das Malf fiir die Starke und Ausrichtung der prozentualen
jahrlichen Veradnderung ist der Regressionskoeffizient B.
Bei einem signifikant ansteigenden Trend, der durch
einen positiven Regressionskoeffizienten gekennzeichnet
ist, ist dieser im Diagramm einschlief3lich des Kl von 95 %
rechts der Ordinatenachse eingetragen. Bei einem sin-
kenden Trend ist der Regressionskoeffizient links der
Achse (im negativen Bereich) zu finden. Der eingezeich-
nete Trend ist signifikant, wenn dabei das Konfidenzinter-
vall den Nullwert nicht Gberdeckt.

Die zeitliche Anderung wird mit einem Chi-Quadrat-Test
auf Heterogenitat der Trendkomponente als auch der
nichtlinearen Komponente getestet. Bei einem Wahr-
scheinlichkeitswert von p > 0,05 flir den linearen Anteil
und p < 0,05 fiir den nichtlinearen Anteil ist die nichtlinea-
re Veranderung bestimmend, d. h. der Trend ist als nicht-
linear einzustufen. Dies zeigt sich bei Neuralrohrdefekten,
Spina bifida, Rectum- und Analatresie/-stenose und nicht
descendierten Hoden. Bei der Microcephalie weist zwar
ein Wahrscheinlichkeitswert fir den linearen Anteil (p =
0,046) auf einen signifikanten Trend hin, doch besteht
zugleich ein starker nichtlinearer Anteil (p = 0,001). Die
Priifung der Wertefolge ergibt keine Monotonie, so dass
auch dieser Trend als nichtlinear einzuschatzen ist.

Ein Wahrscheinlichkeitswert von p < 0,05 flir den linearen
Anteil und p > 0,01 flr den nichtlinearen Anteil bedeutet,
dass der lineare Anteil dominiert und der nichtlineare
Anteil vernachlassigbar ist. Der beobachtete Trend ist,
entsprechend des Regressionskoeffizienten B, signifikant.
Ein signifikant ansteigender Trend ist im Berichtszeitraum
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fur das Down-Syndrom (+2,67 %, Kl 0,00% bis 5,48%) zu
beobachten. Ein signifikant sinkender Trend zeigte sich
nicht.

Bei allen anderen dargestellten Indikatorfehlbildungen
zeichnet sich kein signifikant positiver oder negativer
Trend ab. So auch bei der Hypospadie, bei der der linea-

re Anteil noch im Zufallsbereich (p = 0,063) liegt und der
nichtlineare Anteil kaum wirksam ist (p = 0,629). Wenn
der Chi-Quadrat-Test sowohl flr die lineare als auch fur
die nichtlineare Komponente jeweils Wahrscheinlichkeits-
werte von p > 0,05 ergibt, ist der nichtlineare Anteil zwar
nicht bedeutsam, doch es kann keine Entscheidung bzgl.
eines Uberzufélligen Anstiegs oder Abfalls gefallt werden.

alle Indikatorfehlbildungen
Neuralrohrdefekte

Spina bifida
Microcephalie

O nichtlineare Veréanderung
E 4 prozentuale Verénderung

congenitaler Hydrocephalus
Fallot-Tetralogie

*

*

Transposition der groRen Gefalle
Aortenisthmusstenose

L 3

*

Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte

® o

Gaumenspalte

Oesophagusatresie /-stenose /-fistel
Rectum- und Analatresie /-stenose
Hoden, nicht descendiert
Hypospadie

Nierenagenesie, einseitig
Zystennieren

*

praaxiale Polydactylie
Reduktionsfehlbildungen der Extremitaten

Zwerchfellhernie
Omphalocele

*

*

Gastroschisis
Down-Syndrom (Trisomie 21)

*

Edwards-Syndrom (Trisomie 18)

*

12 8 -4

durchschnittliche prozentuale Veranderung der jahrlichen Pravalenzen von 2002-2014

Abb. 47: Trendanalyse 2002 bis 2014 mit durchschnittlicher prozentualer Veranderung der jéhrlichen Pravalenz (95% Konfidenzintervall)

alle Indikatorfehlbildungen -0,61 -1,51% bis 0,3%

Fallot-Tetralogie 2,50 -3,28% bis 8,7%

Aortenisthmusstenose 3,18 -1,65% bis 8,36%

Gaumenspalte -1,88 -5,83% bis 2,27%

Hypospadie -2,43 -4,87% bis 0,14%

Zystennieren -3,08 -6,73% bis 0,81%

Reduktionsfehlbildungen der Extremitaten 2,96 -0,99% bis 7,16%

Omphalocele -0,85 -6,68% bis 5,35%

Down-Syndrom (Trisomie 21) 2,67 0% bis 5,48%
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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.

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.

13.1 Chromosomenaberrationen und ausgewéahlte Mutationen

folgende Chromosomenaberrationen wurden dokumentiert:
- 34 x Down-Syndrom (Trisomie 21)
- 31 xmeiotische Non-disjunction (1 x mit Aganglionose)
- 1 x Mosaik (mitotische Non-disjunction)
- 1 x Translokation
- 1 x Karyotyp nicht bekannt
- 7 x Edwards-Syndrom (Trisomie 18)
- 6 x meiotische Non-disjunction
- 1 x Karyotyp nicht bekannt
- 1 x Patau-Syndrom (Trisomie13)
(nach klinischer Symptomatik)
- 2 x Triploidie, Karyotyp 69,XXY
- 1 x Triple X, Karyotyp 47, XXX
- 1 x Klinefelter-Syndrom (ménnlicher Phanotyp mit
Gonosomenmosaik, Karyotyp 47,XXY/48,XXY,+2)
- 1 x Karyotyp 47,XYY (mit Dandy-Walker-Syndrom)
- 2 x Trisomie 22
- 5 x Ullrich-Turner-Syndrom (Karyotyp 45,X0)
- 5 x CATCH 22 (Deletion 22q11.2)
- 3 x mit Di George-Syndrom
- 2xo0.A. des Phanotyps
- 1 x partielle Trisomie (Karyotyp 46,XX,dup22q11.2)
- 2 xunbalancierte Translokation
- 2 x Fragiles X-Chromosom
- 1 x Bickers-Adams-Syndrom

Fir das Jahr 2014 wurden dem Fehlbildungsmonitoring 65
Kinder/Feten mit Chromosomenaberrationen ibermittelt.
Bei 63 Kindern/Feten mit einer Geschlechtsangabe zeig-
te das Geschlechtsverhaltnis eine Androtropie.

Geschlechtsverteilung:

mannlich 36 57,1

mit Angaben 63 100,0

gesamt 65
Geschlechtsverhaltnis m : w = 1,3

Die am haufigsten beobachtete Chromosomenaberration,
das Down-Syndrom (Kapitel 12.34), wurde in diesem Jahr
mit 34 Betroffenen (19,7 pro 10.000 Geborene) zwar sel-
tener als im letzten Jahr, jedoch immer noch haufiger als
erwartet (17,1 pro 10.000 Geborene) diagnostiziert. Es
macht etwas mehr als die Halfte (52,3 %) aller aufgetrete-
nen Chromosomenaberrationen aus. In einem Fall ergab
die Familienanamnese, dass die Schwester des Kindsva-
ters auch vom Down-Syndrom (freie Trisomie) betroffen ist.

Mit 7-mal am zweithaufigsten (10,8 % der Chromosomen-
aberrationen) kam das Edwards-Syndrom vor (Kapitel 12.36).

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 28 43,1

Spontanaborte ab 16. SSW 2 3,1

gesamt 65 100,0

In diesem Jahr wurden 43,1 % der Kinder/Feten mit Chro-
mosomenaberration lebend geboren. Ein Lebendgebore-
nes mit Down-Syndrom kam in der 32. SSW zur Welt, ver-
starb aber mit drei Monaten. Ein Friihgeborenes der 29.
SSW mit Edwards-Syndrom verstarb in den ersten Stun-
den. Uber die Halfte (53,8 %) der Schwangerschaften
wurde aufgrund des Chromosomenbefundes oder nach
pranatal-sonografischer Feststellung schwerer Fehlbil-
dungen terminiert. Zu 44 Schwangerschaften ist bekannt,
dass die Frauen eine invasive Pranataldiagnostik durchfiih-
ren lieRen. Der pathologische Chromosomenbefund lag bei
zehn lebend geborenen Kindern pranatal vor: je 3 x bei
Down-Syndrom und Turner-Syndrom, je 1 x bei Edwards-
Syndrom, Triple X, CATCH 22 und einer partiellen Trisomie.

Alter der Schwangeren:
EEEE s =T S TrEo
unter 20 Jahre 1 1,5
ST N e
25 bis 29 Jahre 13 20,0
EEEET N I
35 bis 39 Jahre 16 24,6
EEEET I BT
gesamt 65 100,0

Das durchschnittliche Alter der Mitter von Kindern/Feten
mit Chromosomenaberration ist seit finf Jahren etwa
gleichbleibend und liegt 2014 bei 33,2 Jahren, auch der
Medianwert ist 33. Die alteste Schwangere war 46 Jahre
alt. Der hohe Anteil von Muttern ab 35 Jahren (46,2 %)
spiegelt den Trend in den alten Bundeslandern wider, die
Familienplanung erst im reiferen Alter zu beginnen.
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13.2 Genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen

Fir des Jahr 2014 wurden dem Fehlbildungsmonitoring
26 Geborene mit einer genetisch bedingten oder mitbe-
dingten Erkrankung gemeldet.

folgende Fehlbildungen bzw. Erkrankungen wurden doku-
mentiert:

- 1 x Achondroplasie

- 5 x Arnold-Chiari-Syndrom

- 1 x Arthrogryposis multiplex congenita

- 1 x Bloch-Sulzberger-Syndrom (Incontinentia pigmenti)
- 2 x Dandy-Walker-Syndrom (1x bei Mikrodeletion)

- 1 x Faktor-V-Leiden-Mutation

- 1 xHolt-Oram-Syndrom

- 1 x Hypochondroplasie

- 4 x Hypoplastisches Linksherzsyndrom

- 1 x Silver-Russell-Syndrom

- 1 x Situs inversus sive transversus abdominalis

- 1 x Thanatophore Dysplasie Typ |

- 2 xtuberdse Sklerose

- 1 x Walker-Warburg-Syndrom

- 1 x Wiedemann-Beckwith-Syndrom

- 1 xZellweger-Syndrom

- 1 x Zystische Fibrose

Geschlechtsverteilung:

mannlich 10 40,0

mit Angaben 25 100,0

gesamt 26
Geschlechtsverhaltnis m : w = 0,7

Mit einem Geschlechtsverhéltnis von 0,7 zeigt sich flr
2014, wie auch im Vorjahr (0,6), eine Gynakotropie.

Zu 23 Kindern/Feten wurde ein Ultraschallbefund Gber-
mittelt. Bei 19 davon wurden die meisten der Fehlbildun-
gen oder ein Hinweis darauf (Silver-Russell-Syndrom),
wahrend pranatal-sonografischer Untersuchungen detek-
tiert. Bei zystischer Fibrose und bei Zellweger-Syndrom

waren pranatal nur schwere Plazentaanomalien beobachtet
worden. Eine weitere Ausnahme aufgrund der Art der
Fehlbildung bildete ein im Ultraschall nicht auffallendes
Bloch-Sulzberger-Syndrom. Dreimal ist bekannt, dass
keine invasive Pranataldiagnostik stattfand, 9-mal ergab
sich bei der Untersuchung ein Normalbefund.

Die Geborenen mit genetisch bedingten/mitbedingten
Erkrankungen kommen grof3tenteils (2014: 65,4 %)
lebend zur Welt. Vorzeitig beendet wurde die Schwanger-
schaft bei je zwei Feten mit Arnold-Chiari-Syndrom und
mit Hypoplastischem Linksherzsyndrom sowie vier Feten
mit Holt-Oram-Syndrom, Hypochondroplasie, thanato-
phorer Dysplasie und Walker-Warburg-Syndrom. Bei
einem Feten mit Dandy-Walker-Syndrom kam es in der
17. SSW zum Spontanabort.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 17 65,4
Spontanaborte ab 16. SSW 1 3,8

Das miitterliche Durchschnittsalter von Geborenen mit
genetisch bedingten/mitbedingten Erkrankungen liegt im
Jahr 2014 mit 30,7 Jahren relativ hoch (2013: 28,3). Es ist
sonst ndher dem Durchschnittsalter der Mitter in Sach-
sen-Anhalt (2013: 28,9 Jahre). 19,2 % der Schwangeren
waren 35 Jahre oder alter.

Alter der Schwangeren:
25 bis 29 Jahre 11 42,3

35 bis 39 Jahre 3 11,5

gesamt 26 100,0

13.3 Sequenzen/Assoziationen/Komplexe

Fiir 2014 wurden dem Fehlbildungsmonitoring im Vergleich
zu den Vorjahren mit 23 Geborenen mit Sequenzen, Asso-
ziationen oder Komplexen viele Betroffene mitgeteilt.

Die Potter-Sequenz (4 x bilaterale Nierenagenesie, 2 x
funktionslose multizystisch dysplastische Nieren, 1 x funk-
tionslose hypoplastische Nieren, 1 x eine fehlende und
eine funktionslose hypoplastische Niere) trat 2014 so hau-
fig, wie in keinem anderen Jahr des Berichtszeitraumes auf.

folgende Sequenzen/Assoziationen/Komplexe wurden

dokumentiert:

- 2 x ADAM-Komplex

- 1 x Body-Stalk-Anomalie, Schnurringsyndrom,
ADAM-Komplex

- 2 x CHARGE-Assoziation

- 1 x Disruptionssequenz

- 1 x OEIS-Komplex

- 8 x Potter-Sequenz

- 2 x Prune-belly-Sequenz

- 2 x Pierre-Robin-Sequenz

- 1 x Schnirringsyndrom

- 3 x VACTERL-Assoziation (1 x mit Pierre-Robin-Sequenz)

Geschlechtsverteilung:

mannlich 14 73,7

mit Angaben 19 100,0

gesamt 23
Geschlechtsverhaltnism : w =28

67



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2014

Das Geschlechtsverhaltnis ergibt in diesem Jahr eine ein-
deutige Androtropie. Ein erkennbarer Trend ist iber die
Jahre nicht zu sehen.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 13 56,5
Spontanaborte ab 16. SSW 1 4.3

Bei einer Body-Stalk-Anomalie, einer Disruptionssequenz
und einer Prune-belly-Sequenz wurden Abruptiones
durchgefiihrt. Eine weitere Schwangerschaft endete bei
Prune-belly-Sequenz als Spontanabort. Bei Potter-
Sequenz wurden sechs von acht Schwangerschaften ter-
miniert. Zwei Kinder kamen lebend zur Welt und verstar-
ben innerhalb der ersten 24 Stunden. Zwei lebend gebo-
rene Kinder, eins mit VATCERL-Assoziation und eins mit

CHARGE-Assoziation verstarben mit ca. drei Monaten,
eins mit VATCERL-Assoziation verstarb am zweiten
Lebenstag.

Alter der Schwangeren:

unter 20 Jahre 2 8,7
25 bis 29 Jahre 9 39,1

35 bis 39 Jahre 2 8,7

Der Hauptteil der Schwangeren (39,1 %) von Geborenen
mit Sequenzen/Assoziationen/Komplexen war 2014 zwi-
schen 25 und 29 Jahre alt. Das relativ geringe Alter spie-
gelt sich auch im Median (26 Jahre) und im durchschnitt-
lichen Alter wider (26,3 Jahre).

13.4 Embryopathien/Fetopathien/congenitale Infektionen

2014 wurde nur bei sechs Geborenen eine Embryopathie,
Fetopathie oder congenitale Infektion diagnostiziert.

Geschlechtsverteilung:

mannlich 5 50,0
gesamt 6 100,0

Geschlechtsverhaltnism : w=1,0

Das Verhaltnis von mannlichen zu weiblichen Geborenen
zeigt sich, wie haufig, ausgeglichen.

Vier Kinder waren von einer Fetopathia diabetica betrof-
fen. Drei davon wiesen Herzfehlbildungen auf. Ein Junge
wog zur Geburt bei 64 cm Lange 5290 g.

Ein Kind wurde mit einer Sartanembryofetopathie gebo-
ren. Die Mutter stellte sich erst in der 22. SSW zur Vorsor-
ge beim Gynékologen vor, so dass sie bis dahin Valsar-
tan einnahm. In Folge der fruchtschadigenden Wirkung
des Medikaments wurden die Nieren des Kindes gescha-
digt. Es bildete sich ein Anhydramnion. Die Funktion der
postnatal befundeten echoreichen Nieren verbesserte
sich erfreulicherweise nachgeburtlich und war mit ¥4 Jahr
gut. In den letzten Jahren traten immer wieder Embryofe-
topathien durch ACE-Hemmer/Sartane auf. Oft lag es an
einer zu spaten Erstvorstellung.

Bei einer Schwangeren wurde in der Frihschwanger-
schaft eine frische Parvovirus (B19) Infektion nachgewie-
sen. Das Kind zeigte neben einem Hydrops fetalis und
verschiedenen neonatologischen Problemen ein ASD I,
eine Pulmonalklappenstenose und Hepato- und Spleno-
megalie. Angeborene Infektionen werden in Deutschland
sehr selten beobachtet.

Alle Geborenen dieser Kategorie wurden lebend geboren,
die Kinder mit Sartanembryofetopathie und angeborener
Parvovirus (B19) Infektion jeweils schon in der 36. SSW.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 6 100,0
Alter der Schwangeren:

25 bis 29 Jahre 2 33,3
35 bis 39 Jahre 1 16,7

Das durchschnittliche Alter der Mitter betragt 2014 31,2
Jahre und ist damit &hnlich hoch wie im letzten Jahr
(2013: 31,8 Jahre).

Das Alter der Mutter der vier Kinder mit Fetopathia diabe-
tica lag bei 31,5 Jahren. Der mitterliche Diabetes ist zur
Hauptursache flir angeborene Embryopathien oder Feto-
pathien geworden. Da die Wahrscheinlichkeit, an Diabe-
tes zu erkranken und damit auch die einer kindlichen
Fetopathia diabetica, mit einem héherem Alter korreliert,
ist das Durchschnittsalter der Miutter dieser Gruppe
erwartungsgemaly héher als von anderen Mittern. Seit
Anderung der Mutterschaftsrichtlinien 2013 ist der Gluco-
setoleranztest eine gesetzlich angebotene Kassenlei-
stung und dient der friihzeitigen Entdeckung eines
Schwangerschaftsdiabetes. Ziel ist es, Komplikationen
wahrend Schwangerschaft und Entbindung zu verhindern
und Kinder vor bleibenden Stoffwechselstérungen zu
bewahren. Vermutlich wird daher auch in Zukunft eine
hohe Anzahl erkannt werden.
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14  Analyse fehlbildungsbedingter Abortinduktionen

Zum Jahr 2014 wurden dem Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt Daten zu 75 medizinisch induzierten
Aborten aufgrund von Fehlbildungen oder Fetopathien
gemeldet. AulRerdem wurde eine Schwangerschaft in der
22. SSW wegen therapieresistenter Hypertonie der Mut-
ter beendet. Der Fet, der keine duferlichen Fehlbildungen

aufwies, ist nicht Bestandteil der Auswertung in Kapitel 14.
Im Folgenden werden die Daten zu medizinisch induzierten
Aborten nach dem Vorliegen von ZNS-Fehlbildungen,
Chromosomenaberrationen und multiplen congenitalen
Malformationen (MCA) bzw. sonstigen Diagnosen darge-
stellt.

14.1 Fehlbildungen des Zentralnervensystems (ZNS)

Das Vorliegen einer ZNS-Anomalie war urséachlich fir 24
medizinisch induzierte Aborte.

folgende Fehlbildungen wurden dokumentiert:
- 6 x Anencephalie
- 1 x bei Body-Stalk-Anomalie und Schnirringsyndrom
1 x mit Omphalocele
- 1 x mit Herzfehlbildungen
- 1 x Akranie
- 3 x occipitale Encephalocele
- 1 x mit multiplen Fehlbildungen bei Chromoso-
menveranderung (46,XY,der(13))
- 2 x Arnold-Chiari-Syndrom und Hydrocephalus
- 1 x mit lumbosacraler Spina bifida, Turmschadel
- 1 x mit lumbaler Spina bifida
- 2 xthorakale Spina bifida
- 2 x lumbale Spina bifida
- 3 x lumbosacrale Spina bifida
- 1 x mit Microcephalie
- 2 x Dandy-Walker-Syndrom mit multiplen Fehlbildungen
- 1x Corpus callosum Agenesie bei Karyotyp 47, XYY
- 1 x bei Walker-Warburg-Syndrom
- 1 x Corpus callosum Hypoplasie, Hydrocephalus u. a.
multiple Fehlbildungen bei Chromosomenveran-
derung (46,XY,der(2)t(2,20)(q37.1,12))
- 1 x Corpus callosum Agenesie mit Linksherzhypoplasie
- 1 x Reduktionsfehlbildung des Gehirns und Micro-
cephalie mit multiplen Fehlbildungen

Geschlechtsverteilung:

mannlich 15 75,0

mit Angaben 20 100,0

gesamt 24

Geschlechtsverhaltnis m : w = 3,0

Das Geschlechtsverhaltnis der induzierten Aborte bei
ZNS-Fehlbildungen zeigt eine deutliche Androtropie.

Alter der Schwangeren:

unter 20 Jahre 1 4,2
25 bis 29 Jahre 7 29,2

35 bis 39 Jahre 3 12,5

Das mittlere Alter der Schwangeren, bei denen die
Schwangerschaft aus medizinischer Indikation bei ZNS-
Fehlbildung des Feten vorzeitig beendet wurde, betragt
28,0 Jahre und entspricht damit in etwa dem Durch-
schnittsalter aller Schwangeren in Sachsen-Anhalt (2013:
28,9 Jahre, fur 2014 liegen noch keine Daten vom Statis-
tischen Landesamt vor).

Gestationsalter zur Diagnosestellung:

bis 13. SSW 7 29,2
EEEET N B B
17. bis 19. SSW 7 29,2
=) I =N
22. bis 24. SSW 1 42
T I B
gesamt 24 100,0

6-mal wurde eine Amniozentese (16. bis 31. SSW) durch-
gefiihrt, 5-mal vor der 22. SSW und einmal in der 31.
SSW. Der Karyotyp erwies sich dreimal als unauffallig,
zweimal pathologisch und einmal molekulargenetisch
auffallig.

Gestationsalter zur Abruptio:

bis 13. SSW 3 12,5

17. bis 19. SSW 7 29,2

22. bis 24. SSW 5 20,8
gesamt 24 100,0

In allen 24 Féllen wurde im prénatalen Ultraschall eine
ZNS-Fehlbildung festgestellt, die postnatal jeweils vollstan-
dig bestatigt wurde. Die friilhesten prénatal-sonografischen
Diagnosestellungen erfolgten in der 9. SSW (Anencepha-
lie) die spateste in der 31. SSW. Neben den Fehlbildung-
en wurden 11-mal Softmarker, vorwiegend Banana sign
und Lemon sign, erkannt.

Zwei der Schwangerschaften wurden schon in der 10.
SSW beendet. Im Durchschnitt wurde die Abruptio mit
18,6 SSW durchgefiihrt.
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14.2 Chromosomale Aberrationen und genetisch bedingte Fehl-

bildungen

Aufgrund von Chromosomenaberrationen wurde in 30
Fallen die Schwangerschaft vorzeitig beendet. Wie Ublich
sind auch 2014 die Chromosomenaberrationen Anlass
fur den groRten Teil der medizinisch induzierten Aborte.

folgende Aberrationen wurden von abortierten Feten
mitgeteilt:
- 18 x Down-Syndrom (meiotische Non-disjunction)
- 1 x Patau-Syndrom (0.A.)
- 5 x Edwards-Syndrom
- 4 x meiotische Non-disjunction
- 1xo0A.
- 2 x Triploidie
- 1 x Karyotyp 69,XXY
- 1 x Karyotyp 69,XXX
- 1 x Klinefelter-Syndrom und Gonosomen-Mosaik
(47, XXY/48,XXY,+2)
- 1 x Trisomie 22
- 1 x Turner-Syndrom
- 1 xCATCH 22 o.A. des Phanotyps

Geschlechtsverteilung:

mannlich 16 57,1

mit Angaben 28 100,0

gesamt 30

Geschlechtsverhaltnism : w=1,3

Alter der Schwangeren:

20 bis 24 Jahre 2 6,7
30 bis 34 Jahre 5 16,7

ab 40 Jahre 9 30,0

Das mittlere Alter der Schwangeren betrégt 35,1 Jahre.
Uber % der Frauen waren zum Zeitpunkt der Abruptio
mindestens 30 Jahre alt, 60 % 35 Jahre oder alter.

mitgeteilte Pranatalbefunde:
invasive Pranataldiagnostik
- 23 x vor der 22. SSW
- 22 x Amniozentese mit pathologischem Befund
(13. bis 21. SSW)
- 1 x Chorionzottenbiopsie mit pathologischem
Befund (15. SSW)
- 5 x Amniozentese ab 22. SSW (2x22. SSW, 1x23.SSW,
2 x29. SSW) mit pathologischem Befund
- 1 x keine invasive Pranataldiagnostik durchgefiihrt
- 1 x keine Angaben zu invasiver Pranataldiagnostik

pranataler Ultraschall
- 29 x Ultraschall durchgefiihrt
- 28 x pranatal pathologischer US-Befund
(davon 26 x zwischen der 12. und 23. SSW,
1 x 28. SSW)
- 5 x Verdachtsdiagnosen postnatal bestatigt
- 1 x postnatal ahnlicher schwerer Herzfehler
(bei Down-Syndrom)
1 x aufgrund autolytischer Veranderungen keine
Fehlbildungsbeurteilung mehr méglich
- 13 x nur Softmarker befundet
- 8 x postnatal keine Informationen Uber eine
Obduktion oder Begleitfehlbildungen
- 1 x ohne Befundangabe, Chromosomenuntersu-
chung wegen Altersindikation
- 1 x keine Angaben zum Ultraschall

Gestationsalter zur Diagnosestellung:

11. bis 13. SSW 7 23,3
17. bis 19. SSW 7 23,3

ab 22. SSW 4 13,3

Gestationsalter zur Abruptio:

11. bis 13. SSW 1 83
tbsteSSW 8 267
17. bis 19. SSW 11 36,7

2o mis 2, ssw e e
22. bis 24. SSW 5 16,7
mech24.8SW 2 &7
gesamt 30 100,0

Bei auffalligem Ultraschallbefund oder mitterlichem Alter
ab 35 Jahren wird den Schwangeren eine Amniozentese
empfohlen. Funf der sieben Schwangeren, bei denen ein
medizinisch induzierter Abort erst nach der 21. SSW
durchgefiihrt wurde, waren unter 35 Jahre alt. In schon
fortgeschrittener Schwangerschaft fiihrten Auffalligkeiten
im Ultraschall zum Verdacht auf eine mégliche Chromo-
somenaberration und damit zur Indikationsstellung fur
eine invasiven Pranataldiagnostik. Ein induzierter Abort
fand in der 29. SSW (Edwards-Syndrom) und einer in der
30. SSW (Down-Syndrom) statt.

Bei 60,0 % der Feten mit Chromosomenaberration wurde
eine erste Diagnose vor der 17. SSW gestellt. 66,7 % 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 21 Feten wurden in pranatalen Ultraschall komplexe
oder schwerwiegende Fehlbildungen gesehen, die
ursachlich fiir die Entscheidung waren, die Schwanger-
schaft vorzeitig zu beenden.

folgende Fehlbildungen wurden von abortierten Feten
mitgeteilt:
- 6 x Potter-Sequenz
- 1 x mit Microcephalie
- 1 x Prune-belly-Sequenz
- 3 x Omphalocele
- 1 x mit multiplen Herz- und Skelettfehlbildungen,
Zwerchfellhernie, Lungenagenesie, Malrotati-
on des Darms, Hufeisenniere
- 1 x mit Unterschenkelagenesie
- 2 x Gastroschisis
- 1 x mit Herz- und multiplen Skelettfehlbildungen
- 1 x mit Herzfehlbildungen und lateraler Halszyste
- 1 x Disruptionssequenz
- 1 x Hypochondroplasie
- 1 x Thanatophore Dysplasie Typ |
- 1 x Holt-Oram-Syndrom
- 1 x Herzfehlbildung, Anopthalmus, Nierendysplasie
- 1 x massives Lymphangiom der linken Korperhalfte
- 1 xschwere fetale Retardierung, Thymushypoplasie,
Micrognatie bei Anhydramnion
- 1 x Amnionifektionssyndrom bei Anhydramnion
- 1 x Hydrops fetalis

Geschlechtsverteilung:

mannlich 11 68,8

mit Angaben 16 100,0

gesamt 21

Geschlechtsverhaltnis m : w = 2,2

Das Geschlechtsverhaltnis zeigt eine Androtropie, so wie
sie auch in den meisten Vorjahren beobachtet wurde.

Alter der Schwangeren:

unter 20 Jahre 1 4,8
bis24dahie 148
25 bis 29 Jahre 5 42,9
ELETT T A
35 bis 39 Jahre 2 915
sb40dehe 148
gesamt 21 100,0

Das mittlere Alter der Schwangeren betragt 29,2 Jahre
und kommt dem Durchschnittsalter der Mutter in Sach-
sen-Anhalt gleich (2013: 28,9 Jahre, flir 2014 liegen noch
keine Daten vom Statistischen Landesamt vor).

mitgeteilte Prénatalbefunde:
invasive Pranataldiagnostik (zwischen der 11. und 20. SSW)
- 5 x Amniozentese (jeweils Normalbefunde)
- 1 x Chorionzottenbiopsie (Normalbefund)
pranataler Ultraschall
- 21 x pranataler Ultraschall mit jeweils pathologi-
schem Befund zwischen 11. und 26. SSW:
- 17 x alle pranatalen Verdachtsdiagnosen bestatigt
- 1 x bei schwerer fetaler Retardierung postnatal
einseitige Nierenagenesie nicht bestatigt
- 2 x Pottersequenz bestatigt, doch nicht alle
Begleitfehlbildungen
- 1 x postnatal Gastroschisis anstatt Zwechfellher-
nie, schwere Herz-Fehlbildungen bestatigt
- beiinsgesamt 15 Feten wurden jeweils 1 oder 2
Softmarker angegeben

Gestationsalter zur Abruptio:

bis 13. SSW 3 14,3

17. bis 19. SSW 6 28,6
22. bis 24. SSW 5) 23,8
gesamt 21 100,0

Bei einem Feten wurde zur Feindiagnostik in der 26. SSW
eine Herzfehlbildung, Anopthalmie und Nierendysplasie
festgestellt und die Schwangerschaft daraufhin in der 27.
SSW terminiert. Dreimal ergab sich der Befund Potter-
Sequenz erst in der 22. SSW. Die Schwangerschaftsab-
briiche wurden darauf in der 23. SSW ausgefiihrt. Bei
einem multipel fehlgebildeten Feten, bei dem Omphalo-
cele und andere Fehlbildungen pranatal-sonografisch
schon in der 18. SSW auffielen, wurde die Abruptio erstin
der 23. SSW vorgenommen.

Durchschnittlich fanden die induzierten Aborte aufgrund
multipler Fehlbildungen mit 18,7 SSW (Median 18. SSW)
statt.
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14.4 Zusammenfassung zu fehlbildungsbedingten Abortinduktionen

Zum Jahr 2014 wurden dem Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt Daten zu 76 medizinisch induzierten
Aborten zugesandt. Es handelt sich Gberwiegend um Mit-
teilungen aus pathologisch-anatomischen Instituten und
Praxen sowie von humangenetischen Einrichtungen.
Weiterhin Ubersenden uns Kollegen, die eine pranatale
Feindiagnostik durchfiihren, entsprechende Befunde.
Aufgrund von Fehlbildungen oder Fetopathien wurden 75-
mal die Schwangerschaften vorzeitig beendet. Bezogen
auf den Schwangerschaftsausgang aller Geborenen mit
grofRen Fehlbildungen im Jahr 2014, nehmen die indu-
zierten Aborte einen Anteil von 12,2 % ein. In den letzten
Jahren lag der Anteil durchschnittlich deutlich niedriger
(2002 bis 2013: 10,2 %) (Kapitel 7).

Im Kapitel 14 werden die fehlbildungsbedingten Abortin-
duktionen getrennt nach Chromosomenaberrationen,
ZNS-Fehlbildungen und MCA/sonstige Fehlbildungen
analysiert. In den letzten vier Jahren lag der Anteil der
abortierten Feten mit Chromosomenaberration jeweils
Uber 50 %, im Jahr 2014 liegt er nur bei 40,0 %. Absolut
gesehen wurden jedoch dhnlich viele Schwangerschafts-
abbriiche aufgrund von Chromosomenaberration (30;
17,4 pro 10.000 Geborene) ausgefiihrt wie in den Jahren
zuvor (2002 bis 2013: 16,5 pro 10.000 Geborene). Dage-
gen war die Zahl der Schwangerschaftsabbriiche auf-
grund von ZNS-Fehlbildungen (24; 13,9 pro 10.000 Gebo-
rene) in diesem Jahr besonders hoch. Sie zeigte sich
nahezu % Mal héher als lblich (2002 bis 2013: 8,7 pro
10.000 Geborene). Die Zahl mit MCA/sonstigen Fehlbil-
dungen (21; 12,2 pro 10.000 Geborene) entspricht etwa
der der letzten Jahre (2002 bis 2013: 11,3 pro 10.000
Geborene).

Bei 64 der 75 medizinisch induzierten Aborte ist das
Geschlecht angegeben. Wie in den Vorjahren zeigt sich
auch im Jahr 2014 eine deutliche Androtropie (m:w=1,9).

Die 21. SSW ist nach dem Fehlbildungsultraschall der fri-
heste Zeitpunkt zum vorzeitigen Beenden einer Schwan-
gerschaft. Verschiedene Fehlbildungen kénnen jedoch
pranatal-diagnostisch erst mit fortgeschrittener Schwan-
gerschaft entdeckt werden. Zusatzlich zum Zeitpunkt der
Diagnosestellung fallen Beratungs- und Entscheidungs-
zeiten ins Gewicht. Der Anteil der bis zur 21. SSW durch-
gefuhrten induzierten Aborte betrug 2014 74,7 %. Sieben
induzierte Aborte (9,3 %) wurden erst in der 24. SSW und
spater vorgenommen.

CMCA/sonstige
20,0
@ Chromosomenaberrationen

& uzNS
16,0
14,0
12,0

10,0

Anzahl

8,0
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. 48: Gestationsalter (SSW) bei induzierten Aborten 2014

Das Gestationsalter, bei dem eine Schwangerschaft vor-
zeitig aus medizinischen Griinden beendet wird, unter-
scheidet sich normalerweise bei Diagnosen aus den
Bereichen ZNS-Fehlbildungen, Chromosomenaberratio-
nen und MCA/sonstige Fehlbildungen dahingehend, dass
ZNS-Fehlbildungen meist etwas spater erkannt und die
Schwangerschaften daraufhin auch spater terminiert wer-
den. In diesem Jahr ergibt sich jedoch in allen drei Berei-
chen ein durchschnittliches Gestationsalter zwischen
18,6 und 18,8 SSW. Jeweils die meisten Abbriiche fan-
den in der 18./19. SSW statt. Am Medianwert zeigt sich
jedoch (ZNS-Fehlbildungen: 19. SSW, Chromosomen-
aberrationen und MCA/sonstige Fehlbildungen: 18. SSW)
der erwartete Unterschied.

O Anzahl ZNS — .
@ Anzahl CH
@Anzahl MCA

| ]

. [l

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

Abb. 49: Mutteralter bei induzierten Aborten 2014 (gruppiert)

Flir den Durchschnittswert des Alters der Frauen, die
einen induzierten Abort nach prénatal diagnostizierter
angeborener Fehlbildung durchfiihren lieRen, errechnet
sich fir 2014 ein Wert von 31,2 Jahren. 32,0 % der
Schwangeren waren iber 35 Jahre alt. Erwartungsgeman
ist in der Gruppe der induzierten Aborte aufgrund von
Chromosomenaberrationen das mdtterliche Alter am
hochsten. Es betragt in diesem Jahr im Mittel 35,1 Jahre,
der Median findet sich bei 37 Jahren. Bei den ZNS-Fehl-
bildungen ergibt sich ein mittleres mutterliches Alter von
28,0 Jahren (Median: 28 Jahre) und bei den MCAs von
28,6 Jahren (Median 29 Jahre). Wie in den Vorjahren ist
2014 das hohere durchschnittliche Alter von Schwange-
ren bei medizinisch induzierten Aborten in Bezug auf das
Durchschnittsalter aller Mitter in Sachsen-Anhalt (2013:
28,9) mit dem Einfluss des Alters von Schwangeren von
Feten mit Chromosomenaberrationen zu erklaren. Die
Unterschiede beim miutterlichen Alter bei medizinisch
induzierten Aborten werden in Abbildung 49 deutlich.

Fir den Zeitraum des Jahresberichtes (2002-2014) ist die
Zahl aller fir Sachsen-Anhalt verzeichneten Schwanger-
schaftsabbriliche laut Zahlen des Statistischen Bundes-
amtes linear regressiv. Fur 2014 wurden 3.424 Schwan-
gerschaftsabbriiche registriert (2002 noch 5.075). Die
allermeisten der Schwangerschaftsabbriiche erfolgten
nach der Beratungsregel unterhalb der 13. SSW. Nur bei
2,2 % der Abbriiche war 2014 in Sachsen-Anhalt eine
medizinische Indikation Anlass. In Mittel betrug der Anteil
in den Vorjahren (2002-2013) 1,45 %.
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15 Zusammenfassung

Der Jahresbericht 2014 zur Haufigkeit von congenitalen
Fehlbildungen und Anomalien sowie genetisch bedingten
Erkrankungen beruht auf den dem Fehlbildungsmonito-
ring Sachsen-Anhalt gemeldeten Daten. Die statistischen
Analysen erfolgen populationsbezogenen unter Nutzung
der landesweit flachendeckenden Fehlbildungsdaten und
der offiziellen Geborenenzahlen des Bundeslandes vom
Statistischen Landesamt Halle. Zur Einschatzung der
berechneten Pravalenzen sind, soweit vorhanden, euro-
paweit ermittelte Werte von EUROCAT (Pravalenz, Kon-
fidenzintervall, Minimum und Maximum 2001-2012, Kapi-
tel 12) aufgefiihrt. Angaben im gleichen Zeitraum der
aktuellen Basispravalenzen Sachsen-Anhalts (2002-
2013) sind von EUROCAT noch nicht verfugbar.

Zwar werden in Sachsen-Anhalt seit Jahren sinkende
Geborenanzahlen beobachtet, doch ist der Trend nicht
monoton. Fir 2014 gibt das Statistische Amt geringflugig
mehr Lebendgeborene (17.064) an als fiir 2013 (16.797).

Bezogen auf die Anzahl der Lebendgeborenen entspricht
die vom Statistischen Landesamt fiir 2014 registrierte
Anzahl von 68 Totgeborenen dem fir 2002-2013 ermittel-
ten Erwartungswert (69,4 Totgeborene).

In Deutschland kamen 2014 nach Angaben des Statisti-
schen Bundesamtes 714.927 Kinder lebend zur Welt.
Nach ca. 20 Jahren sinkenden Anzahlen ist seit drei Jah-
ren ein milder Aufwartstrend zu sehen (2011: 662.685
Lebendgeborene). Aus Sachsen-Anhalt kommen etwa
2,5 % aller Neugeborenen Deutschlands.

Bestandteil des Jahresberichtes sind neben den Daten
der Lebend- und Totgeborenen von 2014 auch die Daten
von 76 medizinisch induzierten Aborten und 30 Spontan-
aborten ab der 16. SSW. Die im Bericht angegebenen
Pravalenzen basieren daher auf einer Gesamtzahl von
17.238 Geborenen (Kapitel 2).

Bei 589 Geborenen (3,42 % aller Geborenen) wurden
grofle Fehlbildungen diagnostiziert. Die Fehlbildungsrate
entspricht der der letzten zwdlf Jahre (KI 3,40 bis 3,55 %)
(Kapitel 8).

2014 wurden von den Geborenen mit grolRen Fehlbildung-
en 85,9 % lebend geboren, anteilig nur 1,9 % verstarben
(Kapitel 7 und 8). Anfang der 80er-Jahre betrug der Anteil
der verstorbenen Lebendgeborenen an den Geborenen
mit groBen Fehlbildungen noch ca. 20 %. Sowohl der
Anteil der induzierten Aborte (2014: 12,2 %; 2002-2013:
10,2 %), als auch der Anteil der Spontanaborte (2014: 1,5 %;
2002-2013: 1,4 %) liegt etwas Uber dem im Berichtszeit-
raum. Verglichen mit den Vorjahren zeigt sich ein selten
beobachteter sehr geringer Anteil an Totgeborenen
(2014: 0,3 %; 2002-2013: 0,9 %).

Die beiden in jedem Jahr mit Abstand haufigsten Einzel-
diagnosen, ASD und VSD, sind auch 2014 am haufigsten
aufgetreten. An die dritte Stelle schiebt sich 2014 durch
eine inzwischen fast vollstdndige Detektionsrate, der Hor-
verlust, gefolgt von den auch haufiger als sonst gemelde-
ten Fehlbildungen, der dilatativen Uropathie, dem PDA
und dem Down-Syndrom. Seltener als erwartet wurden
Microcephalie, Subluxation des Hiiftgelenkes und Klump-
ful diagnostiziert (Kapitel 11).

Eine der streng definierten Indikatorfehlbildungen wurde
2014 bei 1,49 % aller Geborenen beobachtet (Kapitel 12).
Im Vergleich zu den jeweiligen Basispravalenzen fielen
fur 2014 hoéhere Pravalenzen bei Anencephalie, Spina
bifida, Fallot-Tetralogie, Aortenisthmusstenose, Choanal-
atresie, nicht descendierten Hoden, Potter-Sequenz,
Reduktionsfehlbildungen der Extremitdten und Omphalo-
cele auf. Niedrigere Pravalenzen zeigten sich dagegen bei
Microcephalie, Microtie/Anotie, Lippen- und Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte, Oesophagusatresie/-stenose/-fistel, Rectum-
und Analatresie/-stenose, praaxialer Polydactylie und Zwerch-
fellhernie. Die sehr seltenen Indikatorfehlbildungen Arhin-
cephalie/Holoprosencephalie, Diinndarmatresie/-stenose
und Epispadie traten 2014 in Sachsen-Anhalt nicht auf.

2014 wurden 75 fehlbildungsbedingte Abortinduktionen
(Kapitel 14), aufgeteilt in: 32,0 % Fehlbildungen des ZNS,
40,0 % Chromosomenaberrationen und 28,0 % multiple
Anomalien und sonstige Fehlbildungen, Gbermittelt. Nach
dem Down-Syndrom waren Spina bifida, Anencephalie
und Potter-Sequenz die haufigsten Indikationen zum vor-
zeitigen Beenden einer Schwangerschaft.

Bei 26 Geborenen wurde 2014 eine genetisch bedingte
Erkrankung und bei 23 Geborenen eine Sequenz, Asso-
ziation bzw. ein Komplex beschrieben. Von einer Embryo-
pathie oder congenitalen Infektion waren sechs Kinder
betroffen, darunter erneut ein Kind von einer Sartanem-
bryopathie. Das durchschnittliche Alter der Mitter der 65
Geborenen, mit Chromosomenaberration liegt 2014 bei
33,2 Jahren (Kapitel 13).

Die Hypospadie, als haufigste angeborene Fehlbildung
des mannlichen Urogenitalsystems, ist im vorliegenden
Jahresbericht das Thema des Kapitels 16. Neben Infor-
mationen zur Einteilung und Atiologie, einer Darstellung
der Pravalenzen in Sachsen-Anhalt Gber 20 Jahre und
der Vorstellung einer EUROCAT-Studie zum Thema wer-
den vermutete Ursachen, wie regionale Einfliisse und das
mutterliche Alter, diskutiert.

Dem Fehlbildungsmonitoring wurden zum Geburtsjahr
2014 Angaben zu 589 Kindern/Feten aus Sachsen-Anhalt
mit mindestens einer groRen Fehlbildung und Angaben zu
weiteren 265 Kindern/Feten mit nur kleinen Fehlbildung-
en oder Anomalien (Kapitel 6-8) Ubermittelt. Insgesamt
wurden 2.222 Meldungen zu 1.922 Geborenen zugesandt.

Zum einen erfasst das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-
Anhalt Daten von Kindern und Feten mit angeborenen
Fehlbildungen und Anomalien sowie genetisch bedingten
Erkrankungen und zum anderen Daten von Kindern ohne
Fehlbildungen als Kontrollen. Diese sind ebenso unent-
behrlich, da eine Bewertung von Risiken mit statistischen
Mitteln erst im Vergleich beider Gruppen mdglich ist.

Nur durch Mithilfe vieler engagierter Kollegen aus ver-
schiedenen medizinischen Einrichtungen Sachsen-
Anhalts, die seit Jahren freiwillig und uneigenniitzig ange-
borene Fehlbildungen an das Fehlbildungsmonitoring
melden, entstand die solide Datenbasis, auf deren Grund-
lage, so auch in diesem Jahr, die Jahresberichte erarbei-
tet werden. Wir bedanken uns daher, im Vertrauen auf
weitere gute Zusammenarbeit, bei allen unseren Einsen-
demn sehr herzlich!
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16 Epidemiologie von Hypospadien in Sachsen-Anhalt
und im europaischen Vergleich

Einteilung und Atiologie der Hypospadien

Hypospadien stellen die haufigsten angeborenen uro-
genitalen Fehlbildungen dar.

Die Hypospadie ist eine Entwicklungsstérung der mann-
lichen Harnrdhre, bei der die Mindung der Harnrtéhre
(Urethra) nicht wie sonst auf der Spitze des Penis (Glans)
sondern an der ventralen Seite des Penis, also an der
Unterseite des Penis, gelegen ist. Eingeschlossen wer-
den hier die glandulére, penile, skrotale und perineale
Hypospadie abhéngig wo die Offnung (Meatus) der Ureth-
ra sich befindet. Ausgeschlossen wird das unklare
Geschlecht (Intersex oder Pseudohermaphroditismus).

Hypospadien werden im klinisch-chirurgischen Kontext in
anteriore Hypospadien (die Harnréhrendffnung ist leicht
versetzt, befindet sich aber noch in der glanduldren oder
subcoronalen Region), mittlere Hypospadie (die Harnréh-
re offnet in die Bauchseite des Penis) und posteriore
Hypospadien (die Offnung der Harnréhre befindet sich in
der penoskrotalen Verbindung, dem Hodensack oder
dem Damm) eingeteilt.

Fir die epidemiologische Forschung ist die Klassifikation
in Grad 1 bis 3 zweckmaRig (Abb. 50).

Hypospadien kdnnen mit einer Krimmung des Penis-
schaftes (Chorda), gespaltener Vorhaut (gespaltenes
Praputium), Verengung der duReren Harnréhrenmiindung
(Meatusstenose), Hodenhochstand und anderen urogeni-
talen Anomalien assoziiert sein. Nicht alle Patienten mit
einer Hypospadie bendtigen eine operative Korrektur.

Die Atiologie der Hypospadie ist weitgehend unbekannt.
In einigen Fallen ist die Hypospadie monogenetischen
Ursprungs, die groRe Mehrheit der Falle scheint aber
multifaktoriell bedingt zu sein, genetische Einflisse und
Umweltfaktoren spielen dabei eine Rolle.

Obwohl verschiedene Umweltbelastungen und miutter-
liche Einflussfaktoren untersucht wurden, konnten ledig-
lich ein geringes Geburtsgewicht, mitterlicher Bluthoch-
druck, Préeklampsie und miutterliche intrauterine Diethyl-
stilbestrol (DES)-Belastung (gehort zur Gruppe der syn-
thetischen, nichtsteroidalen, selektiven Estrogen-Rezep-
tor-Modulatoren = endokrine Disruptoren) mit dem Auftre-
ten von Hypospadien in Verbindung gebracht werden. Die
Assoziation zwischen Hypospadien und dem erhdhten
Alter der Mutter sowie die Belastung mit endokrinen Dis-
ruptoren bleibt umstritten.

Die Pravalenz weist in der Literatur eine grof3e geografi-
sche Variation auf, die von 2,0 bis 43,2 Fallen pro 10.000
Geborene reicht. Es ist unklar, ob die Pravalenz fiir Hypo-
spadien ansteigt. Friihere Studien zeigten eine ansteigen-
de Pravalenz, wahrend andere Studien Gber ansteigende,
gleichbleibende oder riicklaufige Pravalenzen berichten.

Die unterschiedlichen Pravalenzen und Trends kénnten
mit genetischen Risikofaktoren und Umwelteinflissen,
die in den verschiedenen geografischen Regionen unter-
schiedlichen Einfluss nehmen, erklart werden.

Eine andere Erklarung fir die unterschiedlichen Prava-
lenzen weist auf die methodischen Unterschiede der ein-
zelnen Studien hin. Beispielsweise ist die Erfassung der
einzelnen Félle von Hypospadien unterschiedlich voll-
sténdig. So werden glandulére Hypospadien, da sie nicht
immer einer chirurgischen Intervention bedirfen, und
Hypospadien mit bekannter Atiologie bei manchen Stu-
dien ausgeschlossen, was die niedrigere Pravalenz in
einigen Regionen erklart. Dartber hinaus sind Daten tuber
die genaue Auspragung der Hypospadien oft nicht verfig-
bar.

Abb. 50: Einteilungen der Hypospadie

(modifiziert nach WHO, CDC, ICBDSR. Birth Defects Surveillance. A Manual for Programme Managers. 2014)
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Préavalenz der Hypospadien in Sachsen-Anhalt

In die Datenauswertung fiir Sachsen-Anhalt flossen alle
im Fehlbildungsmonitoring erfassten Hypospadien (diffe-
renziert nach isolierten Hypospadien, Hypospadien mit
multiplen angeborenen Fehlbildungen, Hypospadien mit

bekannten Ursachen und Hypospadien unterschiedlichen
Schweregrades) der Jahre 1995 bis 2014 ein.

Die Gesamtzahl der Lebendgeborenen in diesem Erfas-
sungszeitraum betragt 307.279.
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Abb. 51: Analyse der Hypospadie-Haufigkeit in Sachsen-Anhalt, Einteilung nach Schweregrad

Pravalenz der Hypospadien in Europa

In einer EUROCAT-Studie (Bergman et al. 2015) wurden
Pravalenzen und Trends der Hypospadie, isolierte Hypos-
padien, Hypospadien mit multiplen congenitalen Fehlbil-
dungen, Hypospadien mit bekannter Ursache und Hypos-
padien unterschiedlicher Subtypen aus 23 EUROCAT-
Registern fir den Zeitraum 2001-2010 analysiert. Auf3er-
dem wurde ermittelt, ob das Alter der Mutter mit der Pra-
valenz der Hypospadie in Zusammenhang steht. Diese
Studie (die auch Daten aus Sachsen-Anhalt beinhaltet) ist
die grofte dieser Art bis dato in Europa.

Fir diese Studie wurden im April 2013 Daten aus der zen-
tralen EUROCAT-Datenbank fiir die Jahre 2001-2010
entnommen und die Pravalenzen berechnet. Hypospa-
dien wurden als isolierte Falle, MCA-Félle und Falle mit

bekannter Ursache unter Verwendung des EUROCAT-
MCA-Algorithmus kategorisiert. Bei isolierten Fallen ist
keine andere groRe strukturelle Fehlbildung vorhanden.
Bei MCA-Féllen treten Hypospadien in Kombination mit
mindestens einer weiteren nicht verwandten grof3en Fehl-
bildung auf, die nicht durch ein zugrunde liegendes Syn-
drom oder eine Sequenz erklart werden kann. In den Fal-
len mit bekannter Ursache, waren die Hypospadien chro-
mosomalen, genetischen oder teratogenen Ursprungs.

Fir die Analyse des mitterlichen Alters wurden die Pra-
valenzen in sechs Gruppen eingeteilt (Tabelle 16.1).
Hypospadien bei unbekanntem miuitterlichen Alter (1,5%)
wurden von dieser Betrachtung ausgeschlossen.

Tab. 16.1: Gesamt-Pravalenz der Hypospadie gruppiert nach miitterlichem Alter in 20 EUROCAT-Registern* 2001-2010
modifiziert nach Tabelle 2 in Bergman et al.: Epidemiology of hypospadias in Europe: a registry-based study. World J Urol 2015

<20 Jahre 194.807 19,8(17,9-21,8)  1,13(1,02-1,226) 1,12 (1,00-1,24) 0,63 (0,20-1,99)

25-29 Jahre 2.161 1.239.528 17,4 (16,7-18,2) 1,00 (Referenz) 1,00 (Referenz) 1,00 (Referenz)

35-39 Jahre 1.253 761.353 16,4 (15,6-17,4) 0,94 (0,88-1,01) 0,99 (0,92-1,06) 1,03 (0,77-1,37)

gesamt 7.810 4.490.923 17,4 (17,0-17,8)

* Daten aus den Registern Isle de Reunion, Wessex (UK) und Hungary (n=3.002) wurden fir diese Auswertung ausgeschlossen, da das Mutteralter in
Uber 20% der Falle nicht bekannt war. Falle, bei denen das Mutteralter unbekannt war (n=117 aus 20 Registern), wurden von dieser Analyse ebenfalls
ausgeschlossen.
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Pravalenz und Entwicklung tber die Zeit

Insgesamt wurden 10.929 Falle von Hypospadien aus
5.871.855 Geburten von den 23 EUROCAT-Registern im
Zeitraum von 2001-2010 erfasst. Daraus ergibt sich eine
Gesamtpravalenz von 18,61 pro 10.000 Geborene. Die
Pravalenz variiert jedoch deutlich in den einzelnen Regi-
stern, von 5,10 in Siuidportugal bis zu 36,83 pro 10.000
Geborene in Mainz. Die Gesamtpravalenz war von 2001
bis 2010 stabil (Trend p = 0,136), aber die Daten waren
heterogen lber die Zeit (p = 0,013).

Die Mehrzahl der Hypospadien waren isolierte (n = 9.667;
88,5 %), 9,6 % waren MCA (n = 1.053) und nur 1,9 % der
Falle hatten einen chromosomalen (n = 112), genetischen
(n = 86) oder teratogenen Ursprung (n = 11). Es zeigt sich
kein signifikanter Trend in einer der Gruppen.

Die Subtypen der Hypospadien wurden in 45,6 % der
Falle spezifiziert (n = 4.980): 31,5 % gehdrten zur Gruppe
der anterioren Hypospadien (n = 3.443), 10,2 % zur Grup-
pe der mittleren Hypospadien (n = 1.109) und 3,9 % zu
den posterioren Hypospadien (n = 428). Fiir die Gruppe
der nicht spezifizierten Hypospadien wurde ein signifikant
ricklaufiger Trend beobachtet (p < 0,001), anteriore und
posteriore Hypospadien zeigten hingegen respektive
einen signifikant ansteigenden Trend (p < 0,001 und p =
0,005). Fir die mittleren Hypospadien waren die Daten
heterogen liber den Beobachtungszeitraum (p = 0,001).

Miitterliches Alter und Prévalenz

In dieser Studie hatten Mitter im Teenageralter eine
héhere Pravalenz fir Hypospadien, verglichen mit Mit-
tern im Alter von 25-29 Jahren (unbereinigtes relatives
Risiko 1,13, 95 % KI 1,02-1,26) (Tabelle 16.1). Diese
Assoziation blieb auch erhalten als die Analyse unter
Ausschluss der chromosomalen Anomalien wiederholt
wurde.

Nach der Angleichung der Register-Effekte war das
erhdhte Risiko junger Mutter, ein Kind mit einer Hypospa-
die zu bekommen, nicht mehr signifikant (bereinigtes rela-
tives Risiko 1,112, 95 % Kl 1,00-1,24, p = 0,051) (Tabelle
16.1).

Diskussion der Ergebnisse der EUROCAT-Studie

Ob glandulare Hypospadien registriert werden oder nicht,
hat einen immensen Einfluss auf die Gesamtpravalenz
der Hypospadien, weil sie den wesentlichen Teil der ante-
rioren Hypospadien ausmachen und diese am haufigsten
auftreten. Die Erfassung der glanduldren Hypospadien
kann unvollstandig sein, da sie teilweise nicht bis Ende
des 1. Lebensjahres diagnostiziert werden. Das hat einen
groRen Effekt auf die Gesamtpravalenz der Hypospadien
und ist hinderlich bei der Evaluierung von Trends. Die
Erfassung hangt davon ab, welche Informationsquellen
den Registern zuganglich sind (z. B. wenn nur chirurgi-
sche Daten verflgbar sind kénnen milder ausgepragte
Formen fehlen), wie die Falle den Registern ibermittelt
werden (aktive oder passive Mitteilung), den Meldever-

fahren (Datenschutzrichtlinien), der Screening-Politik
oder Zugang zur Behandlung in den einzelnen Landern
(geringe Auspragungen konnten nicht diagnostiziert wer-
den, Vorhautanomalie konnte als Hypospadie fehldia-
gnostiziert werden). Das Fehlen eines anwachsenden
Trends der Hypospadie-Pravalenz in allen EUROCAT-
Registern, selbst in den vier EUROCAT-Registern mit der
hdéchsten Pravalenz und mit vermutlich der besten Erfas-
sung, ist beruhigend.

Obwohl Umweltfaktoren bekanntermafien ein Einfluss in
der Atiologie von Hypospadien eingerdumt werden muss,
ist deren Rolle bei isolierten oder MCA-Hypospadien weit-
gehend unbekannt. Diese Studie zeigt keine Trends fir
isolierte oder MCA-Hypospadien Uber den Beobach-
tungszeitraum.

Die Hypospadien wurden nach dem Schweregrad in ante-
riore, mittlere und posteriore Hypospadien klassifiziert.
Leider war der Schweregrad nur bei weniger als der Half-
te der Falle bekannt, was die Interpretation der Trends
schwierig macht. Es ist méglich, dass die ansteigenden
Trends der anterioren und posterioren Subtypen, die in
dieser Studie aufgezeigt wurden, mit einem sinkenden
Trend der nicht spezifizierten Hypospadien erklart werden
kénnen.

Einige Studien zeigen, dass das steigende Mutteralter mit
einem hoheren Risiko flir Hypospadien assoziiert ist,
andere hingegen nicht. In dieser Studie variierte die Pra-
valenz nicht signifikant in verschiedenen Altersgruppen
nach der Angleichung fiir die Register, aber die héchste
Pravalenz fiir Hypospadien wurden in der Altersgruppe
der Teenager beobachtet und nicht bei alteren Muttern.

Diese EUROCAT-Studie zeigt, welche Vorteile und Gren-
zen es hat, die Daten aus verschiedenen europaischen
Fehlbildungsregistern zu poolen, um Pravalenzen und
Trends fir Hypospadien in Europa zu ermitteln. Erst die
Implementierung und standige Verbesserung der
EUROCAT-Kodierrichtlinien machen eine europaweite
Trendanalyse madglich. Durch das Kombinieren der Daten
der Fehlbildungsregister mit Studien kann eine komplette-
re Fallerfassung und Klassifikation erreicht werden.
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17 Projekte des Fehlbildungsmonitoring 2014

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 dem ICBDSR (WHO assoziiert).

Promotionen

Im Jahr 2014 wurden in Zusammenarbeit mit dem Fehl-
bildungsmonitoring folgende Dissertationen erfolgreich
abgeschlossen:
- Dr. med. dent. Tina Baltrusch:
Vergleich der Pravalenzen von Lippen-Kiefer-Gau-
menspalten zwischen Thiringen und Sachsen-Anhalt
- Dr. med. Cordula Kroll:
Anorektale Fehlbildungen eine retrospektive Analyse
des Patientengutes der Kinderchirurgie der Universi-
tatsklinik Magdeburg von 1979 bis 2011
- Dr. med. Katharina Schade:
Die Entwicklung der Pravalenz des Down Syndroms
und der Einfluss der Pranataldiagnostik von 1995-
2010
- Dr. med. Frederik Becker
Untersuchungen zur Pravalenz und Risikofaktoren
von orofacialen Spaltbildungen in Sachsen-Anhalt

Weitere Promotionsthemen wurden im Jahr 2014 bear-
beitet und laufen im Jahr 2015 weiter (Arbeitstitel):

- Korrelation pra- und postnataler Ultraschallbefunde

- Neugeborenenhdrscreening - Datenanalyse 2010

- Spina bifida - Outcome und Lebensqualitat

Publikationen

Publikationen unter Mitautorschaft des Fehlbildungs-

monitoring liegen zu verschiedenen Themen vor:

- Barisic |, Boban L, Greenlees R, Garne E, Wellesley
D, Calzolari E, Addor M, Arriola L, Bergman JEH, Braz
P, Budd JLS, Gatt M, Haeusler M, Khoshnood B,
Klungsoyr K, McDonnell B, Nelen V, Pierini A, Queis-
ser-Wahrendorf A, Rankin J, Rissmann A, Rounding
C, Tucker D, Verellen-Dumoulin C, Dolk H: Holt Oram
syndrome: a registry-based study in Europe. Orphanet
J Rare Dis 2014; 9 (1): 156

- Barisic |, Odak L, Loane M, Garne E, Wellesley D,
Calzolari E, Dolk H, Addor M, Arriola L, Bergman J,
Bianca S, Doray B, Khoshnood B, Klungsoyr K,
McDonnell B, Pierini A, Rankin J, Rissmann A, Roun-
ding C, Queisser-Luft A, Scarano G, Tucker D: Preva-
lence, prenatal diagnosis and clinical features of
oculo-auriculo-vertebral spectrum: a registry-based
study in Europe. Eur J Hum Genet 2014; 22 (8): 1026-
1033

- Best KE, Addor M, Arriola L, Balku E, Barisic |, Bian-
chi F, Calzolari E, Curran R, Doray B, Draper E, Garne
E, Gatt M, Haeusler M, Bergman J, Khoshnood B,
Klungsoyr K, Martos C, Materna-Kiryluk A, Matias
Dias C, McDonnell B, Mullaney C, Nelen V, O'Mahony M,

Im Folgenden méchten wir lhnen deshalb Informationen
Uber unsere Aktivitdten und Tatigkeitsschwerpunkte im
Jahr 2014 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

- Lebensqualitat bei Down-Syndrom

- Fragiles-X-Syndrom im nérdlichen Sachsen-Anhalt

- Schwangerschaftsausgang und Geburtsverlauf bei
antiepileptischer/antidepressiver Medikation oder psy-
chotropen Substanzmissbrauch vor und wahrend der
Schwangerschaft - konfesionelles Krankenhaus Level |

- Schwangerschaftsausgang und Geburtsverlauf bei
antiepileptischer/antidepressiver Medikation oder psy-
chotropen Substanzmissbrauch vor und wahrend der
Schwangerschaft - universitare Einrichtung Level |

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

- Untersuchung zu Haufigkeit und Risikofaktoren von
angeborenen Schadeldeformitdten in Sachsen-Anhalt

- Untersuchung zur Haufigkeit und zum operativen
Management der Hypospadie im Kindesalter im nord-
lichen Sachsen-Anhalt

- Ergebnisse des Neugeborenenhdrscreenings und der
padaudiologischen Diagnostik bei Friihgeborenen an
der HNO-Universitatsklinik Magdeburg

Queisser-Luft A, Randrianaivo H, Rissmann A, Roun-
ding C, Sipek A, Thompson R, Tucker D, Wellesley D,
Zymak-Zakutnia N, Rankin J: Hirschsprung's disease
prevalence in Europe: A register based study. Birth
Defects Research Part A: Clinical and Molecular Tera-
tology 2014; 100 (9): 695-702

- Brockow |, Praetorius M, Neumann K, Am Zehnhoff-
Dinnesen A, Mohnike K, Matulat P, Rohlfs K, Lang-
Roth R, Gross M, Duphorn E, Meuret S, Seidel A,
Schonfeld R, Schonweiler R, Dienlin S, Rissmann A,
Friedrich I, Lehnert B, Nennstiel-Ratzel U: Universel-
les Neugeborenen-Hérscreening. Definition einheitli-
cher Parameter durch den Verband Deutscher Hors-
creening-Zentralen (VDHZ) als Voraussetzung flr
eine flachendeckende Evaluation mit validen Ergeb-
nissen. HNO 2014; 62 (3): 165-170

- Calzolari E, Barisic |, Loane M, Morris J, Wellesley D,
Dolk H, Addor M, Arriola L, Bianchi F, Neville AJ, Budd
JLS, Klungsoyr K, Khoshnood B, McDonnell B, Nelen
V, Queisser-Luft A, Rankin J, Rissmann A, Rounding C,
Tucker D, Verellen-Dumoulin C, Walle H de, Garne E:
Epidemiology of multiple congenital anomalies in
Europe: A EUROCAT population-based registry study.
Birth Defects Res A Clin Mol Teratol 2014; 100 (4): 270-276
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- Franck C, Vorwerk W, Kéhn A, Rimann A, Vorwerk
U: Die Pravalenz von Horstdérungen bei Frihgebore-
nen in Sachsen-Anhalt und deren padaudiologische
Diagnostik. Arzteblatt Sachsen-Anhalt 2014; 25 (12):
53-55

- Kroll C, Krause H, Neumann G, Kohn A, RiBmann A:
Anorektale Fehlbildungen - zwei Fallbeispiele. Heb-
amme 2014; 27 (03): 190-194

- Lohse T, Hartmann T, Kéhn A, RiRmann A: Transpa-
renz der Umsetzung des Universellen Neugeborenen-
Hoérscreenings in Deutschland. Gesundheitswesen
2014; 76 (10): 623-627

- Matulat P, Fabian S, Kéhn A, Spormann-Lagodziski
M, Lang-Roth R, Rikmann A, Gross M, Zehnhoff-Din-
nesen A: Ergebnisqualitat im universellen Neugebore-
nen-Hoérscreening. HNO 2014; 62 (3): 171-179

- Morris JK, Garne E, Wellesley D, Addor M, Arriola L,
Barisic |, Beres J, Bianchi F, Budd J, Dias CM, Gatt M,
Klungsoyr K, Khoshnood B, Latos-Bielenska A, Mulla-
ney C, Nelen V, Neville AJ, O'Mahony M, Queisser-
Luft A, Randrianaivo H, Rankin J, Rissmann A, Roun-
ding C, Sipek A, Stoianova S, Tucker D, Walle H de,
Yevtushok L, Loane M, Dolk H: Major congenital
anomalies in babies born with Down syndrome: A
EUROCAT population-based registry study. Am. J.
Med. Genet. 2014; 164 (12): 2979-2986

- Miiller J: Kolloguium ,Genetik fir Padiater” des Fehl-
bildungsmonitoring Sachsen-Anhalt. zu Ehren des 75.
Geburtstages von Prof. Dr. med. Volker Steinbicker.
Arzteblatt Sachsen-Anhalt 2014; 25 (4): 15-16

- RiBmann A: Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt -
Er, sie oder es? Gibt es ein drittes Geschlecht in unse-
rer bipolaren Welt? Arzteblatt Sachsen-Anhalt 2014;
25 (1/2): 32-33

Vortrage/Weiterbildungen

Im Jahr 2014 wurden von den Mitarbeiterinnen des
Fehlbildungsmonitoring verschiedene Vortrdge im Rah-
men von Fortbildungen oder Kongressen gehalten:
12.02.2014 - Kinderarztliche Weiterbildung, Wemigerode:
,Perinatal festgestellte Harnwegsfehlbildung - rationelles
Vorgehen postpartal”

05.03.2014 - Kinderarztliche Fortbildung, Magdeburg:
,Schadeldeformitaten, was sollte der Kinderarzt bei der
konservativen Therapie beachten?”

08.03.2014 - Kurs zur Edangung der Zusatzbezeichnung
Suchtmedizinische Grundversorgung, Dresden:

.Fetale Alkoholspektrumstérung (FASD) und Fetales
Alkoholsyndrom (FAS)*

26.-27.06.2014 - 29th Register Leader Meeting EUROCAT,
Belfast (Nordirland):

.Prevalence Anorectal Atresia/Stenosis (ARM) in Saxony-
Anhalt*

Poster

Folgende Poster wurden 2014 auf Tagungen vorgestellt:
26.-29.03.2014 - Joint Meeting Paediatric Nephrology
GPN-Jahrestagung, Prag:

"Prune-Belly Syndrome - a rare cause of lower urinary
tract obstruction (LUTO). A case series of 21 pregnancies
in Central Germany, 2000 to 2012“

04.-05.04.2014 - Jahrestagung der Séachsisch-Thiiringi-

schen Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin

(STGKJM), Halle:

- RiBmann A, Kéhn A: Grundlagen, Bedeutung und
Schlussfolgerungen des Fehlbildungsmonitoring in
Deutschland und der Welt. Neonatologie Scan 2014;
03 (04): 299-318

- Ronicke S, Starke |, Mohnike K, Kéhn A, Ritmann A:
Die Bedeutung des Neugeborenen-Screenings
anhand von Fallbeispielen. Hebamme 2014; 27 (01):
44-47

- Taruscio D, Arriola L, Baldi F, Barisic |, Bermejo-San-
chez E, Bianchi F, Calzolari E, Carbone P, Curran R,
Garne E, Gatt M, Latos-Bielenska A, Khoshnood B,
Irgens L, Mantovani A, Martinez-Frias ML, Neville A,
RiBmann A, Ruggeri S, Wellesley D, Dolk H: Europe-
an Recommendations for Primary Prevention of Con-
genital Anomalies: A Joined Effort of EUROCAT and
EUROPLAN Projects to Facilitate Inclusion of This
Topic in the National Rare Disease Plans. Public
Health Genomics 2014; 17 (2): 115-123

-  Tuemmler G, Rissmann A, Meister R, Schaefer C:
Congenital bladder exstrophy associated with Duogy-
non hormonal pregnancy tests - signal for teratogeni-
city or consumer report bias? Reprod Toxicol 2014
(45): 14-19

- Zeidler C, Woelfle J, Draaken M, Mughal SS, GroRRe
G, Hilger AC, Dworschak GC, Boemers TM, Jenetzky
E, Zwink N, Lacher M, Schmidt D, Schmiedeke E,
Grasshoff-Derr S, Marzheuser S, Holland-Cunz S,
Schéafer M, Bartels E, Keppler K, Palta M, Leonhardt J,
Kujath C, Rimann A, Néthen MM, Reutter H, Ludwig
M: Heterozygous FGF8 mutations in patients presen-
ting cryptorchidism and multiple VATER/VACTERL
features without limb anomalies. Birth Defects
Research Part A: Clinical and Molecular Teratology
2014; 100 (10): 750-759

02.09.2014 - 42th Annual Meeting of the European Tera-

tology Society, Hamburg:

,Prevalence of Neural tube defect in Europe & Germany*
16.10.2014 - Fachtagung der Schwangerschaftsberater-
innen Region Ost, Magdeburg:

»Suchtmittelmissbrauch in der Schwangerschaft”
12.11.2014 - Weiterbildung Hérscreening, Halberstadt:
,Haufigkeit von Hérstérungen in Sachsen-Anhalt - Uber-
blick 2009-2013"

15.11.2014 - Fortbildung der Regionalgruppe Kinder-
nephrologie Mitteldeutschland, Magdeburg:

,Haufigkeit ausgewahlter Harntraktanomalien in Sach-
sen-Anhalt*

24.11.2014 - Sitzung des Arbeitskreises Folsédure &
Gesundheit, Frankfurt a.M.:

~Aktuelle Entwicklung Neuralrohrdefekte*

"Analyse zum Outcome von Kindern mit Spina bifida und
der Lebensqualitat betroffener Familien in Sachsen-
Anhalt®

"Quantifizierung der seitengetrennten Nierenfunktion mit-
tels Nierensequenzszintigraphie im Vergleich zur funktio-
nellen Magnet-Resonanz-Urographie: Verwendung von
zwei kompetitiven Quantifizierungstools*

"Erste Ergebnisse einer Elternbefragung zum Thema
Neugeborenen-Horscreening in Sachsen-Anhalt*
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,Wird der Praena-Test® zur starkeren pranatalen Selekti-
on des Down Syndromes fiihren?*

29.-31.05.2014 - 85. Jahresversammlung der Deutschen
Gesellschaft fiir Hals-Nasen-Ohren-Heilkunde, Kopf- und
Hals-Chirurgie, Dortmund:

,Ergebnisse des Neugeborenen-Hdérscreenings 2010 in
Sachsen-Anhalt*

Weitere Aktivitaten und Kooperationen

An folgenden Studien, die von unserem Kooperations-
partner EUROCAT durchgefiihrt werden, haben wir als
Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt im Jahr 2014
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

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

- Oculoauriculovertebral Spectrum: a Registry-Based
Study in Europe

- Meckel-Gruber syndrome in Europe: a population
based study on prevalence, prenatal diagnosis, clinical
features and survival

- The increasing reported incidence of echogenic lung
lesions

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

- Selective Serotonin Reuptake Inhibitor Antidepressant
Use in First Trimester Pregnancy and Risk of Congeni-
tal Anomalies: A European Register-based Study in 12
European Countries

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

- Pierre Robin Sequence and Methadon Exposure in
Pregnancy

- Methodological Issues in Estimating Mortality due to
Congenital Anomaly

- Congenital Rubella Syndrome prevalence in Europe
using EUROCAT registry data over period 2000 to
2012

- The epidemiology of Ebstein’s anomaly with special
emphasis on medication exposure

- The epidemiology of Tetralogy of Fallot with special
emphasis on medication exposure

- A European case-malformed control study of Gastro-
schisis in Europe with special emphasis on medication
exposure

,Sachsen-Anhalt hért frither? Uberblick von 8 Jahren qua-
litatsgesichertem Neugeborenen-Hdrscreening in Sach-
sen-Anhalt”
17.-19.09.2014 - 9. Jahrestagung der Deutsche Gesell-

schaft fiir Epidemiologie (DGEpi):

~Arbeitsweise Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt*

- Epidemiology of rare syndromes in Europe

- EUROCAT GSK Lamotrigine study

- Association between maternal use of antibiotics in the
first trimester and risk of congenital anomaly

- Perinatal mortality burden associated with congenital
anomalies, a European perspective with special
emphasis on the Dutch situation

- Hierachical models in the analysis of congenital
anomaly data

ICBDSR

- ICBDSR-Collaborative Project on Hypospadias and
possibly other genetic defects in a further step

- Prenatal diagnosis of CHD- an international collaborative
study using surveillance data

Das Fehlbildungsmonitoring organisierte folgende Veran-

staltungen bzw. Fortbildungen im Jahr 2014:

- Kinderarztliche Fortbildung - Kraniosynostosen
(05.03.2014 in Magdeburg)

- Nephrologie im Kindes- und Jugendalter, Fortbildung
der Regionalgruppe Kindernephrologie Mitteldeutsch-
land" (15.11.2014 in Magdeburg)

Die jahrliche Sitzung des Arbeitskreises “Folsdure &
Gesundheit” fand am 24.11.2014 unter Leitung von Prof.
Dr. Koletzko in Frankfurt am Main statt. Das Fehlbildungs-
monitoring Sachsen-Anhalt z&hlt zu den Mitgliedsinstitu-
tionen, nimmt an den Beiratstreffen teil und prasentiert
dort regelmafig aktuelle Daten zur Entwicklung der Neur-
alrohrdefekte.

Fir alle Kollegen, die sich zum Thema Fehlbildungen
bzw. Folsdure 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 fir Kooperationen stehen wir
lhnen gerne jederzeit zur Verfiigung.
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18 Neugeborenenhérscreening 2014

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 frithzeitig (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 Neugeborenenhérscreening
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 2014 gab es in Sachsen-Anhalt 25 Geburtsklini-
ken. In allen wird bereits langjéhrig ein Neugeborenen-
hdrscreening mittels TEOAE oder AABR angeboten.
Diese Kliniken nahmen 2014 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 flr Hérstdrungen (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

Literatur:

Joint Committee on Infant Hearing: Year 2007 position statement: Princi-
ples and guidelines for early hearing detection and intervention programs.
PEDIATRICS 2007; 120: 898-921.

Die Screening-ID, die als Voraussetzung fiir das Tracking
zum Horscreening dient, wird ebenfalls von mehreren
Hebammen genutzt. Somit wird auch firr 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, abzlglich der Totgeborenen

Im Jahr 2014 wurde insgesamt 16.735 Neugeborenen Weiterhin gehen Angaben zu 165 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 Uibermittelt
werden. Im Fehlbildungsmonitoring erfolgt dann kontinu-
ierlich die Dateneingabe in eine spezielle Trackingdaten-
bank. Insgesamt erhielten wir im Jahr 2014 Meldungen
von 107 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 ca. 1.800-1.900 Meldungen zu rech-
nen ist, wobei fiir einige Kinder Mehrfachbefunde regis-
triert werden (z. B. aus der Geburtsklinik, Kinderklinik,
HNO-KIinik, von einem niedergelassenen HNO-Arzt, Kin-
derarzt oder von den Eltern).

Geborene mit Screening-ID und Anzahl der Befundeingange

Januar 1.416

1.908

Méarz 1.306 1.728

Mai 1.407 1.888

Juli 1.672 2.181

September 1.570 2.049

November 1.279 1.797

gesamt 16.900

Um das Tracking zu gewahrleisten, wurden fiir die Neu-
geborenen des Jahres 2014 insgesamt 2.752 Briefe bzw.
Fax-Anfragen (pro Kind ein bis maximal elf Briefe) ver-
schickt. Bezogen auf alle Kinder mit Screening-ID ent-
spricht dies durchschnittlich 0,16 Briefe pro Kind.

Ergebnisse (Stand: September 2015)

In die Auswertungen zum Neugeborenenhdrscreening
2014 gehen alle Befunde ein, die an die Trackingstelle fiir
das Neugeborenenhdrscreening fir Kinder aus dem
Geburtsjahr 2014 gemeldet wurden:

Von den 16.900 Kindern mit Screening-ID hatten 13.805
Kinder ein unauffélliges Neugeborenenhdrscreening.

Bei 3.095 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 3.095 Kinder ergab bei 2.416
Kindern ein unauffélliges Ergebnis. Die restlichen 679 Kin-
der hatten weiterhin ein kontrollbediirftiges Ergebnis.

Von diesen 679 Kindern erhielten 265 Kinder eine abge-
schlossene péadaudiologische Konfirmationsdiagnostik.
180 Kinder haben unserer Kenntnis nach keine Konfirma-
tionsdiagnostik erhalten und gelten als lost to follow-up.

22,517

Ebenfalls gab es telefonische Kontakte zu den Eltern der
Kinder, die 2014 geboren wurden bzw. zu den behandeln-
den Arzten. Es wurden insgesamt 295 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 abge-
lehnt) und bei acht Kindern befindet sich der Status
noch in Abklarung, d. h. die Untersuchungen waren im Sep-
tember 2015 noch nicht abgeschlossen bzw. der Tracking-
prozess dauert noch an. Fir zwolf Kinder musste die Nach-
verfolgung seitens der Trackingstelle ohne Ergebnis been-
det werden, da die Eltern nicht kontaktiert werden konnten.

Insgesamt konnte bisher bei 290 Kindern des Geburts-
jahrgangs 2014 die follow-up-Untersuchung (Konfirma-
tionsdiagnostik) abgeschlossen werden. Neben den
265 Kindern, die ein kontrollbedurftiges Ergebnis hatten,
sind darunter auch 25 Kinder mit unauffalligem Erstscree-
ning. Diese 25 Kinder erhielten mdglicherweise aufgrund
bestehender Risikofaktoren eine follow-up-Untersuchung.
Im Rahmen der Konfirmationsdiagnostik konnte bei
239 Kindern eine Hdrstérung ausgeschlossen werden.
Bei 51 Kindern wurde eine einseitige/beidseitige Hor-
stérung diagnostiziert und eine entsprechende Therapie
eingeleitet. Beispielsweise wurden 32 Kinder mit Horge-
raten versorgt (22 x Horgerate beidseitig, 10 x Horgerat
einseitig).
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Evaluation des Neugeborenen-Horscreening

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) hat bereits
im Jahr 2008 in seinem Beschluss zur Einflihrung des
Neugeborenen-Hoérscreening festgelegt, dass diese
Friherkennungsuntersuchung bezlglich der Qualitat und
Zielerreichung in einer Studie evaluiert werden soll (§ 10
der Anlage 6 - Friherkennungsuntersuchung von Hor-
stérungen bei Neugeborenen (Neugeborenen-Hdérscreen-
ing) der Richtlinie Gber die Friherkennung von Krankheit-
en bei Kindern bis zur Vollendung des 6. Lebensjahres).

Nach einer europaweiten Ausschreibung beauftragte der
G-BA 2014 eine Expertenkommission, die aus Wis-
senschaftlern des Bayrischen Landesamtes fiir Gesund-
heit und Lebensmittelsicherheit, der Westfalischen Wil-
helms-Universitdt Munster und der Ludwig-Maximilians-
Universitat Minchen besteht, mit der Evalution des
Neugeborenen-Horscreening fir die Geburtsjahrgénge
2011 und 2012.

In dieser Studie soll die Friiherkennungsuntersuchung auf
angeborene Horstérungen hinsichtlich der Struktur-,
Prozess- und Ergebnisqualitat beurteilt werden. Insbeson-
dere sollen Auswertungen zur Anzahl der durchgefiihrten
Untersuchungen, der auffalligen Erst- und Kontrollunter-
suchungen, der richtig-positiven und falsch-positiven
Befunde sowie zu Zeitpunkten der Diagnosestellung und
Therapieeinleitung durchgefiihrt werden.

Da das Neugeborenen-Horscreening auf Landesebene
organisiert ist, ist die Datenerfassung heterogen und
erfolgt mit Qualitdtsunterschieden in den einzelnen Bun-
desléandern. Durch die Evaluation sollen einheitliche
Qualitatsstandards geschaffen bzw. vereinheitlicht wer-
den und dazu beitragen, die Abldufe im Neugeborenen-
Hérscreening zu optimieren.

Im Rahmen der Evaluation werden Daten der Hor-
screeningzentralen, die in verschiedenen Regionen bzw.
Bundeslandern existieren, erhoben bzw. aus den
Sammelstatistiken der Krankenhduser eingeholt. Mittels
standardisierter Formulare erfolgt die Abfrage auch in den
padaudiologischen Einrichtungen, um den gesamten
Ablauf vom Erstscreening bis zur Diagnosestellung und
Therapieeinleitung abbilden zu kénnen. Hinzugezogen
werden aulerdem Routinedaten, z. B. von den
Kassenarztlichen Vereinigungen und den Statistischen
Amtern.

Es erfolgt weiterhin eine Befragung der Trackingzentralen
um Informationen Uber die Struktur des Trackingprozess-
es zu erhalten.

Das Forschungsprojekt zur Evaluation des Neugebore-
nen-Horscreening ist auf zwei Jahre ausgelegt. Momen-
tan lauft die Datenerhebung und Auswertung. Der
Abschlussbericht soll im Jahr 2016 vorliegen.
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19 Jahresbericht 2014 des Zentrums fir
Neugeborenenscreening in Sachsen-Anhalt

gemaf §14 Anlage 2 der giiltigen Kinderrichtlinie

Leiter des Screeningzentrums:
Prof. Dr. med. Klaus Mohnike

Laborleitung:
Dipl.-Biochem. Irmgard Starke
Dr. rer. nat. Sabine Ronicke

Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R.
Universitatskinderklinik Magdeburg
Leipziger Str. 44

39120 Magdeburg

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

Abb. 1: Screeningzentren in Deutschland

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.

Naturlich hélt sich unser Labor an die in der o. g. Richt-
linie 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 o

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 2014 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 2014 sahen die Erfassungsraten in Sach-
sen-Anhalt wie folgt aus:

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

Tab. 2: Erfassungsrate fiir Erstuntersuchungen

Erstscreening in Magdeburg 16.858

Screening von den Eltern verweigert
bzw. U2 vermutlich nicht wahrgenom- 12 16.183
men, keine Riickmeldung

Die Diskrepanz zwischen der Zahl der Lebendgeborenen
und der Anzahl der gescreenten Kinder betragt 881.

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 Befundiibermittlung)

- 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 358
Friihabnahme abgelehnt 219

Von 40 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 2014 107 Kontrolluntersuchungen
Messparameter und die gesicherten Falle aufgezeigt. Ins- durchgefiihrt werden.

Tab. 5: Probenumfang, gesicherte Falle, Recall-Rate 2014, Inzidenz 1992-2014

16.858 0,03 % 1/3.977

GALT 16.858 0,01 % 1/186.897

170HP 16.858 0,16 % 1/16.325##

*

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
Alter bei Abmahme dos Erctscraoni Die optimale Blutentnahmezeit fur das Neugeborenen-
r bei nahme des Erst nings . .
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Abb. 2: Alter bei Abnahme des Erstscreenings

Versandzeiten

Abbildung 3 zeigt, dass 43,1 % aller Einsendungen das
Labor erst mehr als zwei Tage nach der Blutabnahme
erreichten (2013: 38,1 %).

Versanddauer von Ersteinsendungen

Es gab auch 2014 Versandprobleme, die denen der Vor-
jahre glichen. 3 285
Die Kinderrichtlinie fordert die Ubermittlung eines patho-
logischen Befundes durch das Labor an den Einsender 2
spatestens 72 Stunden nach Blutentnahme. Der limitie-
rende Faktor ist hier die Zeit von der Blutentnahme 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.
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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
4,2 % aller Befunde, die das Labor erst nach mehr als 48
Stunden verlassen, spiegeln im wesentlichen Stérungen im
Laborablauf (Geratewartungen, -reparaturen usw.) wider.
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Abb. 4: Diagnostikdauer (Befunddatum-Eingangsdatum)

Das in Abbildung 4 genannte Ergebnis fur alle Ersteinsen-
dungen spiegelt sich leider auch in der Diagnostikdauer
bei pathologischen Ergebnissen (insgesamt 107) wider
(Abbildung 5). Dies ist durch die Wiederholungen der
pathologischen Ergebnisse begrindet.
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Abb. 5: Diagnostikdauer pathologischer Einsendungen

Die folgende Abbildung zeigt die Zeit von der miindlichen
Ubermittlung von 107 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.

Vier Félle 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.
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Abb. 6: Reaktionszeit des Einsenders auf den Recall

13 Screeningverdachtsfalle konnten durch Konfirmations-
diagnostik bestatigt werden. Es wurden drei Kinder mit
einer Hypothyreose, vier Kinder mit einer Phenylketon-
urie/Hyperphenylalanindmie (PKU/HPA), vier Kinder mit
einem Abbaudefekt der mittelkettigen Fettsduren (MCAD)
und zwei Kinder mit einem adrenogenitalen Syndrom
diagnostiziert.

Therapieeinleitung screening-positiver Patienten

Zehn Patienten mussten einer Therapie zugefiihrt werden:

Tab. 6: Diagnose, Bestatigungsdiagnostik und Therapiebeginn

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

Drei Kinder mit einer HPA bendétigen keine Therapie.
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Zusammenfassung

2014 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 2014 errechnet sich fur alle Zielkrankheiten des Neu-
geborenenscreenings fir Sachsen-Anhalt eine Inzidenz
von 1:1.297.

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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