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Vorwort

Liebe Leserinnen, liebe Leser,

die Sauglings- und Kindersterblichkeit sind mit die
wichtigsten Indikatoren zur allgemeinen Beurteilung der
gesundheitlichen Lage der Bevdlkerung und der Beurtei-
lung der medizinischen Betreuung von Schwangeren und
Neugeborenen. Grund genug, dass dieses Thema, das
mit angeborenen Fehlbildungen und chromosomalen
Anomalien im Zusammenhang steht, im Mittelpunkt
dieses Jahresberichtes steht. Dabei flief3en in diese spe-
zielle Analyse nicht nur die Daten zur S&uglings- und
Kindersterblichkeit ein, sondern abh&ngig vom Schwan-
gerschaftsausgang wird auch die vorgeburtliche Sterb-
lichkeit mit einbezogen, wenn Schwangerschaften von
einer angeborenen Fehlbildung oder chromosomalen
Anomalie betroffen waren.

In den letzten Jahren setzte sich der positive Abwarts-
trend in unserem Bundesland und auch deutschlandweit
fort. Als Erfolg unserer Arbeit kdnnen wir konstatieren,
dass die Sauglingssterblichkeit in den neuen Bundeslan-
dern unter der in den alten Landern liegt. Das war Anfang
der 1990er Jahre noch umgekehrt.

Angeborene Fehlbildungen und chromosomale Anoma-
lien sind in Deutschland nach der Frihgeburt die zweit-
haufigste Ursache fiir den Sauglingstod, in den USA ste-
hen sie bereits an erster Stelle. Aus diesem Grund sind
genaue Analysen der Ursachen unumgénglich und
zugleich Voraussetzung fiir die Entwicklung von Strate-
gien, die eine weitere Verringerung der Todesfélle ermdg-
lichen.

Der friihe Tod eines Kindes oder Sauglings ist nicht nur
fur Eltern ein tragisches Ereignis, auch die engere Fami-
lie ist zutiefst erschittert. Und immer sind auch alle damit
befassten Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter des Gesund-
heits- und Sozialwesens ergriffen und suchen nach
Wegen, zukiinftig derartig dramatische Vorfélle zu verhin-
dern. Auch dafir ist diese Analyse unumganglich.

Wichtige Faktoren, die eine Sauglingssterblichkeit beein-
flussen, sind die Qualitdt der Friiherkennungsuntersu-
chungen und die medizinische Versorgung von Risikozu-
stdnden wahrend der Schwangerschaft, die Geburtshilfe
und Versorgung der Neu- und Friihgeborenen sowie die
Durchfiihrung von Friiherkennungsmaf3nahmen und Ver-
sorgung der Kinder im ersten Lebensjahr. Bereits seit
dem Jahr 1992 ist das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-
Anhalt Teil des europaischen Netzwerkes flir populations-
bezogene Fehlbildungserfassung EUROCAT. Seit 1993
vertritt das Register Sachsen-Anhalt bei dem mit der
Weltgesundheitsorganisation (WHO) assoziierten Inter-
national Clearinghouse for Birth Defects Surveilance and

Research (ICBDSR). Mit den populationsbezogenen
Daten aus Sachsen-Anhalt konnte es in wissenschaftli-
chen Auswertungen einen Beitrag zur Fragestellung lei-
sten, wie unterschiedliche Sterblichkeitsraten sich bei
vergleichbar entwickelten Staaten erklaren lassen. Dabei
sind die Differenzen zum Teil auf unterschiedliche Tradi-
tionen oder die Akzeptanz der Pranataldiagnostik bzw.
Praimplantationsdiagnostik durch Eltern oder den
Gesetzgeber zuriickfihren, aber auch auf verschiedene
staatliche Angebote zur Betreuung der Mitter und Neuge-
borenen. Fur Industrieldnder wie Deutschland Iasst sich
beispielsweise eine erhdhte Sauglingssterblichkeit
bei sozial benachteiligten Gruppen, z. B. mit Migrations-
hintergrund, nachweisen.

Von der WHO st als Zielwert flir Europa bis zum Jahr
2020 eine Sauglingssterblichkeit von weniger als 20 und
- wenn moglich - weniger als zehn Kinder pro 1.000
Lebendgeburten definiert worden. In Deutschland werden
diese Ziele zum Gliick seit vielen Jahren erreicht. So lag
die Sauglingssterblichkeit bei weniger als vier Kindern pro
1.000 Lebendgeburten im Jahr 2016, in Sachsen-Anhalt
bei weniger als drei. Auch wenn die durch die WHO vor-
gegebenen Ziele seit vielen Jahren in Sachsen-Anhalt
erreicht werden, ist die weitere Senkung der Sauglings-
sterblichkeit ein wichtiges Anliegen. Und dieser Bericht ist
nicht zuletzt ein Baustein auf dem Weg dorthin. Wir kamp-
fen also weiter um jedes Leben.

Mein Dank gilt daher allen, die sich fur die aktive interdis-
ziplindre Zusammenarbeit im Rahmen der kontinuierli-
chen Fehlbildungsmeldungen engagieren und natrlich
allen Beteiligten flr die Organisation dieses wichtigen
Treffens.

Mit freundlichen Griifken

Petra Grimm-Benne
Ministerin fiir Arbeit, Soziales und Integration
des Landes Sachsen-Anhalt
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2 Geborenenzahlen 2017

* Quelle: © Statistisches Landesamt Sachsen-Anhalt, Halle (Saale), 2018
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3

3.

Beteiligte Einrichtungen der Region 2017

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

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

HELIOS Klinik Kéthen

Herzzentrum Leipzig - Universitatsklinik, Klinik fir Kinderkardiologie (au3erhalb von Sachsen-Anhalt)
Krankenhaus St. Marienstift Magdeburg

Klinikum Magdeburg

Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R.

Saale-Unstrut Klinikum Naumburg

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
HELIOS Klinik Zerbst/Anhalt

3.2 Einrichtungen pra- und postnataler Diagnostik sortiert nach or)

3.

Dipl. Heilpadagogin Schlote, Glindenberg/Magdeburg

Ameos Klinikum Halberstadt, pranatale Ultraschalldiagnostik

Universitatsklinikum Halle (Saale), Universitatsklinik fir Geburtshilfe und Préanatalmedizin

Zentrum fir Pranatale Medizin Halle: S. RiRe, PD Dr. Hahmann

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

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

Dr. Karsten, Facharzt fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Magdeburg

Klinikum Magdeburg, Prénatale Ultraschalldiagnostik: OA Dr. Schleef

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

Universitatsklinkum Magdeburg A.8.R., Universitatsfrauenklinik, Prénatale Ultraschalldiagnostik: OA Dr. Gerloff
Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Institut fir Klinische Chemie, Screeninglabor

Trackingstelle Neugeborenenhérscreening Sachsen-Anhalt, Magdeburg

Dr. Welger, Facharztin fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Magdeburg

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

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

Dr. Achtzehn, Facharzt fiir Kinder- und Jugendmedizin, Dr. Blaschke, Wanzleben

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

3 Pathologisch-anatomische Institute / Prosekturen (sortiert nach ory

Institut flir Pathologie Dr. Taege, Dr. Bilkenroth und Dr. Irmscher, Eisleben
Universitatsklinikum Halle (Saale), Institut fur Pathologie

Klinikum Magdeburg, Institut fiir Pathologie

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

Praxis flir Pathologie PD Dr. Schultz, Dr. Liders, Dr. Hainz, Stendal

10



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2017

4  Fehlbildungserfassung in Sachsen-Anhalt

4.1 Allgemeine Informationen

Der vorgelegte Jahresbericht des Geburtsjahrganges
2017 fasst nicht nur die Datenanalyse zur Pravalenz
angeborener Fehlbildungen in unserem Bundesland flr
ein weiteres Jahr zusammen, sondern wir ergreifen hiermit
auch die Gelegenheit allen Einsendern fur die interdiszi-
plinare Zusammenarbeit im Rahmen der kontinuierlichen
Fehlbildungserfassung in Sachsen-Anhalt zu danken.

Angeborene Fehlbildungen und chromosomale Anoma-
lien sind in Deutschland die zweithaufigste Ursache fir
die Sauglingssterblichkeit nach der Friihgeburtlichkeit. In
den USA stehen sie bereits an erster Stelle.

In diesem Jahr ist das spezielle Thema des Jahresberich-
tes die im Zusammenhang mit angeborenen Fehlbildung-
en und chromosomalen Anomalien stehende Sterblichkeit
(Mortalitat) in unserem Bundesland. Dabei flieRen in diese
spezielle Analyse nicht nur die Daten zur Sduglingssterb-
lichkeit und Kindersterblichkeit ein, es wird abhangig vom
Schwangerschaftsausgang auch die ,vorgeburtliche®
Sterblichkeit (Fehlgeburten, Totgeburten) mit einbezogen,
wenn Schwangerschaften von einer angeborenen Fehlbil-
dung oder chromosomalen Anomalie betroffen waren.
Auf Bevolkerungsebene fiihren kindliche Todesfélle zu
einer hohen Zahl verlorener Lebensjahre und tragen somit
zu einer Senkung der durchschnittlichen Lebenserwartung
bei. Deshalb hat eine Datenanalyse des Verlaufs der Sterb-
lichkeit im Zusammenhang mit angeborenen Fehlbildung-
en fur unser Bundesland aus Public-Health-Sicht eine hohe
gesundheitspolitische Bedeutung. Ziel ist es, schlie3lich
Faktoren zu identifizieren, die eine weitere Verringerung
der frhen Todesfélle ermdglichen. Dazu werden auch
noch weiterfllhrende internationale Vergleichsanalysen
notwendig werden.

Das Fehlbildungsmonitoring vertritt mit den Daten aus
Sachsen-Anhalt Deutschland seit 1993 beim ICBDSR

4.2 Erfassung und Auswertung

Der vorliegende Jahresbericht enthélt Daten zu Gebore-
nen mit angeborenen Fehlbildungen und Chromosomen-
stérungen 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 2017 gilt, obwohl einige der induzierten Abor-
te bereits Ende 2016 vorgenommen wurden. Dieses Vor-
gehen ist international Ublich. Bei den Spontanaborten
wird demgegenuber keine Korrektur des Geburtstermins
vorgenommen, die Registrierung erfolgt im tatsachlichen
Monat des stattgefundenen Spontanabortes.

(International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance
and Research), einer WHO verbundenen Einrichtung von
42 Fehlbildungsregistern aus 36 Landern der Welt. Bei
der Jahrestagung im Oktober 2018 wurde Dr. A. RiBmann
in den wissenschaftlichen Vorstand von ICBDSR gewahlt.
Weitere Informationen zu ICBDSR: www.icbdsr.com.
Weiterhin arbeiten wir aktiv seit 1992 im europaischen
Netzwerk flr populationsbezogene Fehlbildungserfas-
sung EUROCAT mit. Seit 2015 ist das EUROCAT-Zen-
tralregister am Joint Research Center (JRC), dem In-
house Science Service der Europaischen Kommission, in
Ispra, ltalien, beheimatet. Weitere Informationen zu
EUROCAT: www.eurocat-network.eu .

Wir kdnnen nur immer wieder betonen, dass diese euro-
paische und weltweite Vernetzung und epidemiologische
Surveilliance ohne die engagierte Mitarbeit jedes einzel-
nen Einsenders nicht mdglich ware!

Die kontinuierliche Férderung durch das Ministerium fir
Arbeit, Soziales und Integration des Landes Sachsen-
Anhalt macht nicht zuletzt erst das landesweite interdiszi-
plinére Projekt der Fehlbildungsdatenerfassung mdglich.
Im Jahr 2018 erfolgte ein personeller Wechsel und wir
mochten Herrn Prof. Dr. Dr. R. Nehring fir die geleistete
Aufbauarbeit und stete Unterstlitzung danken. Wir freuen
uns, dass die Zusammenarbeit auch unter der Amtsnach-
folge von Frau K. Miiller fortgefiihrt wird. Weiterhin méch-
ten wir uns fur die aktive Zusammenarbeit bei Frau Dr. H.
Willer und Herrn M. Schiener bedanken.

Dank gilt auch der Medizinischen Fakultat der Otto-von-
Guericke-Universitdt Magdeburg fur die Mitwirkung am
Projekt Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt. Wir freu-
en uns, dass die stete Zusammenarbeit in Persona durch
Herrn Prof. Dr. H.-J. Rothkoétter, Herrn Dr. J. L. Hilsemann
und der Kaufmannischen Direktorin Frau Dr. K. Stachel auch
weiterhin produktiv ist, ihnen gilt namentlich unser Dank.

Die Angaben zu Lebend- und Totgeborenen werden jahr-
lich in der Mitte des Jahres vom Statistischen Landesamt
in Halle fir das vorausgegangene Jahr zur Verfligung
gestellt.

Die dargestellten Prozentangaben und Prévalenzen sind
gerundete Werte.

Alle an das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt Gber-
mittelten Meldungen werden nach Eingang érztlich 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 grofRen Fehlbildungen
sowie die Verteilung des Vorkommens in den kreisfreien
Stadten und Landkreisen wird in den Kapiteln 7 und 8
dargestellt. Die meisten kleinen Fehlbildungen und Norm-
varianten werden im Gegensatz zu den groflen Fehl-
bildungen, die bei Geborenen diagnostiziert werden, nicht
genauer ausgewertet, da diese Daten nur unvollstandig
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erfasst werden kdénnen, weil sie nicht Ziel der Dauerbeob-
achtung sind.

Die Darstellung der haufigsten Einzeldiagnosen grofer
Fehlbildungen, die im Jahr 2017 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
2017 mit denen der letzten zwolf Jahre (2005 bis 2016).
Hierbei liegt der Berechnung der Basisprévalenzen von
2005 bis 2016 eine Gesamt-Geborenenzahl von 208.656
zugrunde.

Die grafische Darstellung der Jahrespravalenzen erlaubt
das Erkennen von Haufungen und gibt bei Indikator-

fehlbildungen mit sehr seltenem Auftreten einen guten
Uberblick. Die genaue Berechnung der Konfidenzgrenzen
beruht auf der Binominalverteilung mit einer 95%igen
Sicherheitswahrscheinlichkeit.

Um Trends zu erkennen, wird aulRerdem 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

Alle Meldungen zu Neugeborenen und Feten, die dem
Fehlbildungsmonitoring aus Geburts- und Kinderkliniken
bzw. von Kollegen aus Einrichtungen der Pra- und Postna-
taldiagnostik (Kapitel 5.2) zugesandt werden, werden
bewertet, kodiert und in der Datenbank des Fehlbildungs-
monitoring gespeichert. Diese Datenbank, die inzwischen
Uber 60.000 Datensatze umfasst, ist Basis flir wissen-
schaftliche Arbeiten und stets auch flr den aktuellen Jah-
resbericht. Zum Geburtsjahrgang 2017 wurden 2.020
Datenséatze aufgenommen. Das entspricht etwa 11 % aller
in Sachsen-Anhalt Geborenen. Fiir das Geburtsjahr 2016
erhohte sich durch Nachmeldungen die Anzahl der Daten-
satze von 2.055 auf 2.080.

Zum Geburtsjahrgang 2017 erhielt das Fehlbildungsmoni-
toring 2.292 Meldungen. Bei 11,1 % der mitgeteilten
Geborenen kamen die Informationen aus mehr als einer
Einrichtung. Fir die Bestatigung oder den Ausschluss
eines Fehlbildungsverdachts und auch zur Beurteilung
von komplexen Fehlbildungen ist das vorteilhaft.

Positiv hervorzuheben ist, dass das Gesundheitszentrum
Bitterfeld/Wolfen und das Universitatsklinikum Halle die
Anzahl ihrer Meldungen steigerten. Kontinuierlich leisten
drei ambulante Einrichtungen, das Zentrum fiir Pranatale
Medizin (Halle), Frau Dr. Altus (Facharztin fir Humange-
netik, Magdeburg) und Herr Dr. Karstedt (Facharzt fir Kin-
der- und Jugendmedizin, Kinderkardiologe, Magdeburg)
einen sehr grof3en Beitrag zur Fehlbildungserfassung. Aus
dem Carl-von-Basedow-Klinikum Merseburg, dem
Georgius-Agricola Klinikum Zeitz und dem Evangelischen
Krankenhaus Paul Gerhardt Stift Wittenberg erhielten wir
dagegen fiir 2017 keine Meldungen. Zusammen waren
aus diesen Kliniken etwa 40 bis 50 Meldungen von Kin-
dern bzw. Feten mit grofRen Fehlbildungen zu erwarten
gewesen.

Die Datenqualitat ist 2017 Dank der ausgezeichneten Mit-
wirkung und des Einsatzes aller Einsender auf einem sehr
hohen Niveau. Vollstdndige Angaben auf den Meldebdgen
und korrekte, ausfiihrliche Diagnosebeschreibungen sind
fur die Einschatzung von Risiken und Auspragungen erfor-
derlich. Die Datenqualitat beeinflusst die Giite der statisti-
schen Auswertungen und damit auch die des Berichtes.

Wichtige Angaben wurden 2017 fast vollstandig mitgeteilt:
Geschlecht zu 99,1 %, Alter der Mutter zu 98,9 % und Land-
kreis zu 99,5 %. Das Geburtsgewicht war 68-mal (3,4 %)
nicht angegeben, davon jedoch nur bei 17 Lebendgebore-
nen nicht. Bei knapp einem Viertel der nicht verstorbenen
Lebendgeborenen (442 Kinder, 24,0 %) fehlte jedoch die
Angabe des Kopfumfanges, die wichtig zur Beurteilung
einer Microcephalie ist.

Wir bitten alle Einsender, uns auch zukinftig alle diagno-
stizierten Fehlbildungen mitzuteilen, alle Begleitfehlbildung-
en aufzuzahlen und mdoglichst detailliert zu beschreiben.
Erwahnenswert ist, dass nur von fiinf Feten des Geburts-
jahrganges 2017 die pranatal diagnostizierte Indikatorfehl-
bildung keiner postnatalen Meldung zugeordnet werden
konnte. Fehlt die Befundbestatigung, so flielt der Prana-
talbefund nicht in die Statistik der Indikatorfehlbildungen
(Kapitel 12) mit ein.

Fehlbildungsmeldungen sowie Angaben zu Kontrollfallen
werden uns zu zwei Dritteln auf den detaillierten ,griinen
Meldebdgen® Ubermittelt. Diese stellen wir allen einsen-
denden Einrichtungen kostenfrei zur Verfligung. Bestel-
lungen sind jederzeit per Telefon unter 0391-6714174
bzw. per Mail unter monz@med.ovgu.de mdglich.
Weiterhin kdnnen Meldungen auch auf den ,weiften Mel-
debégen®, auf denen aber nur ein Minimaldatensatz
erfasst wird, erfolgen. Sehr wichtig sind hier vor allem die
oben erwahnten Angaben sowie ggf. vorhandene Risiko-
faktoren (z. B. Medikamente oder familiare Belastungen)
und die moglichst genaue Beschreibung der Fehlbildung-
en und Symptome.

Beide Meldebdgen kénnen Sie von unserer Homepage
www.angeborene-fehlbildungen.com downloaden und
handschriftlich ausfiillen oder die Daten direkt in die PDF-
Datei eintragen, ausdrucken und an uns senden. Ausge-
fullte Meldebdgen erhalten wir Gberwiegend per Post. In
manchen Einrichtungen hat sich eine Ubermittlung per
Fax bewahrt. Unsere Fax-Nummer lautet: 0391-6714176.
Gerne stehen wir Ihnen jederzeit fur Rickfragen zum Mel-
deprocedere oder auch allgemein zu Fragestellungen zum
Thema ,angeborene Fehlbildungen® zur Verfligung.

12



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2017

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 grof3en gebracht und nicht alle Fehlbildungen wurden von den
und kleinen Fehlbildungen kommen, die dem Fehlbil- Geburtskliniken gemeldet.

dungsmonitoring Sachsen-Anhalt gemeldet wurden sowie

13



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2017

5.2 Eingegangene Daten der meldenden Einrichtungen
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Die Tabelle gibt einen Uberblick iiber die im Jahr 2017
eingegangenen Daten der meldenden Einrichtungen (ins-
gesamt 2.292 Meldungen). Wenn es nicht explizit angege-
ben ist, stammen die Daten aus den Geburts- und/oder
Kinderkliniken der jeweils genannten Kilinik.

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 Geschlechtsverhéltnis

Geschlechtsverhaltnis aller Lebend- und Totgeborenen in
Sachsen-Anhalt nach Angaben des Statistischen Landes-
amtes

Geschlechtsverhéltnis m : w = 1,06

Fir das Jahr 2017 gibt das Statistische Landesamt Sach-
sen-Anhalt 17.837 Lebend- und 81 Totgeborene an. Im
Vergleich zum Vorjahr waren es im Jahr 2017 256 Lebend-
geborene weniger, aber wesentlich mehr Totgeborene
(2016: 54). Die etwas hoéhere Geburtenrate fiir Jungen ist
wie in den Vorjahren, auch fiir 2017 festzustellen (Lebend-
und Totgeborene 2017: 9.228 Knaben, 8.960 Madchen).
Daraus ergibt sich ein Geschlechtsverhaltnis m : w = 1,06,
ahnlich zu dem des Jahres 2016 (1,07).

Mit gro3en Fehlbildungen wurden im Jahr 2017 679 Gebo-
rene erfasst, zu denen Lebend- und Totgeborene, medizi-
nisch induzierte Aborte und Spontanaborte ab der 16. SSW
zahlen. Weiterhin bestand 2017 eine Knabenwendigkeit
mit einem Geschlechtsverhaltnis (m : w) von 1,22, Diese
entsprach etwa der des Vorjahres (2016: m : w = 1,21) und
erschien deutlicher als im Jahr 2015 mit einer leichten Ver-
schiebung hin zu den M&adchen (2015: m : w = 1,08).

Im Jahr 2017 wurden 269 Geborene mit ausschlief3lich klei-
nen Fehlbildungen registriert (133 Jungen, 136 Madchen).
Somit bestand erstmals ein vertauschtes Geschlechtsver-
haltnis (m : w = 0,98). Im Berichtszeitraum ist dies nie nach-

Bei den Pranatalbefunden wurden die Kinder/Feten nach
dem Vorliegen von Fehlbildungen zum Geburtszeitpunkt
eingeordnet. Es ist moglich, dass zwar ein auffalliger Pra-
natalbefund Ubermittelt 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.

Geschlechtsverhaltnis aller Geborenen mit groRen Fehl-
bildungen (inklusive Aborte)

Geschlechtsverhéltnis m : w = 1,22

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

Geschlechtsverhéltnis m : w = 0,98

zuweisen gewesen. Zumeist waren deutlich mehr Knaben
betroffen (2016: 1,33; 2015: 1,39; 2014: 1,54).

Insgesamt wurden 2017 im Vergleich zum Jahr 2016 116
Geborene mit grofien und kleinen Fehlbildungen weniger
(2017: 984; 2016: 1064) registriert. 2016 wurden unge-
wohnlich viele Kinder/Feten mit ausschlief3lich kleinen
Fehlbildungen gemeldet, wahrend die Zahl der Geborenen
mit groRen Fehlbildungen annahernd gleich blieb.
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7  Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit grof3en

Fehlbildungen (N=679)

Fir das Jahr 2017 erhielt das Fehlbildungsmonitoring 679
Meldungen zu Geborenen mit groRen Fehlbildungen.
Bezogen auf alle 18.030 Geborenen in Sachsen Anhalt des
Jahres 2017, entsprach dies einer Pravalenz von 3,77 %
fir groRe Fehlbildungen. Im Vergleich zum Vorjahr blieb
die Pravalenz fast gleich (2016: 3,75 %). Den Berichtzeit-
raum von 2005-2016 betrachtend, lag die diesjahrige Pra-
valenz, wie auch die des Jahres 2016, deutlich ber der
durchschnittlichen Pravalenz der letzten 12 Jahre von 3,53 %.

Lebend geboren und nicht in der Sauglingsperiode verstor-
ben sind 563 Kinder, dies entspricht 82,92 % aller Gebore-
nen mit groRen Fehlbildungen. Der Anteil der Uberleben-
den sank im Vergleich zum Vorjahr ab (2016: 85,40 %).
Eine geringere Uberlebensrate wurde letztmalig im Jahr
2003 mit 81,87% dokumentiert, im Berichtzeitraum (2005-
2016) liegt sie im Durchschnitt bei 85,86 % bei den Gebo-
renen mit grof3en Fehlbildungen.

Lebendgeborene 585 86,16

davon: Lebendgeborene 12 177
bis zum 7. Lebenstag verstorben ’

davon: Lebendgeborene
nach dem 7. Lebenstag verstorben

In den ersten vier Lebenswochen verstarben im Jahr 2017
von den Kindern mit groRen Fehlbildungen zwdlf in den
ersten sieben Tagen und drei nach dem 7. Lebenstag post
natum. Der Gesamtanteil der verstorbenen Lebendgebore-
nen betrug 3,24 % und ist nach dem Vorjahrestief mit
1,62 % deutlich angestiegen. Es verstarben 2017 mehr
Neugeborene mit grolen Fehlbildungen als im Durch-
schnitt der letzten zwdlf Jahre (2005-2016: 2,10 %). Es ist
anzunehmen, dass trotz optimierter Perinatalversorgung
die Schwere der Grunderkrankung und mdgliche Co-Mor-
biditaten das Uberleben beeinflussen.

In 85 Fallen wurde ein induzierter Abort wegen einer grof3en
Fehlbildung des Feten gemeldet (12,52 % der von grof3en
Fehlbildungen Betroffenen). Es gab neun induzierte Aborte
mehr als im Jahr 2016. Die Bemiihungen der Medizin, Ver-
besserungen in der perinatologischen Versorgung von Neu-
geborenen mit groRen Fehlbildungen in der préanatalen Auf-
kldrung aufzuzeigen, schien keinen wesentlichen Einfluss
zu haben. Der Anteil der induzierten Aborte lag im Jahr 2017
um 2,37 % uber dem Anteil der Jahre 2005-2016 (10,15 %).

Im Jahr 2017 endeten sieben Schwangerschaften (1,03 %),
in denen bei den Feten grof3e Fehlbildungen festgestellt
wurden, durch einen Spontanabort. Die Spontanabortrate
sank seit 2002 unter zwei Prozent. Die mittlere Spontanab-
ortrate lag in den Jahren 2005-2016 bei 1,15 %.

induzierte Aborte 85 (LS Dem Fehlbildungsmonitoring wurden 2017 zwei Totgebo-
_-- rene (0,29 %) mit groRen Fehlbildungen gemeldet, das sind
. o o drei weniger als im Jahr 2016. Im Mittel lag der Anteil Tot-
gesam ' geborener in den Jahren 2005-2016 bei 0,73 %.
2017 1|o 03 3&
(N=679) PR

2011-2016 | =

(N=3717) 828 -

2005-2010 2

(N=3653) 3.0

1999-2004 2

(N=3313) R B

1993-1998

(N=1791) 824 28

1987-1992
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(N=1428)
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Abb. 1: Schwangerschaftsausgange (ohne unbekannt) bei Geborenen mit groen Fehlbildungen (Vergleich ab 1980)
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8 Kinder und Feten mit groRen Fehlbildungen in den
Landkreisen und kreisfreien Stadten (N=679)

Magdeburg (162)

16,9

Jerichower Land (40)

Borde (71)

Salzlandkreis (64)

Anhalt-Bitterfeld (47)

Saalekreis (49)

] 3,3

Stendal (29)

] 3,2

Harz (48)

| 3,0

Halle (71)

12,9

Altmarkkreis Salzwedel (19)

] 2,8

Mansfeld-Siidharz (24)

Dessau-Roflau (14) ] 2,2

Wittenberg (16) 11,7
Burgenlandkreis (16) ] 1,2

OFehlbildungsrate (in %)

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

und prozentuale Angabe)

kreisfreie Stédte:
Dessau-RoRlau, Halle und 247 4,57
Magdeburg

Landkreise insgesamt
(einschlieBlich unbekannt)

Die Gesamtzahl der 2017 im Land Sachsen-Anhalt Gebo-
renen betragt 18.030. Von groRen Fehlbildungen waren
679 der Geborenen betroffen. Mit einer diesjahrigen Fehl-
bildungsrate von 3,77 % fiir groRe Fehlbildungen liel sich
ein weiterer Anstieg, wie in den Vorjahren bereits zu beob-
achten war, feststellen (2015: 3,51%; 2016: 3,75%).

432 3,42

Im Durchschnitt der Jahre 2005-2016 lag die Fehlbildungs-
rate fir grof3e Fehlbildungen in Sachsen Anhalt bei 3,53 %.
Die landlichen und stadtischen Regionen vergleichend,
wurde im Jahr 2017 erneut in den kreisfreien Stadten Mag-
deburg, Dessau-Rof3lau und Halle (4,57 %) eine hohere
Fehlbildungsrate fiir groe Fehlbildungen erfasst, als in den
Landkreisen (3,42 %). Der Unterschied, der sich auch in
den Vorjahren zeigte, bleibt unverandert. Die Pravalenz fiir
groRe Fehlbildungen im Jahr 2017 liegt in den kreisfreien
Stadten (4,29 %) und Landkreisen (3,24 %) Uber der des
Konfidenzintervalls der Jahre 2005-2016.

Im Ranking der kreisfreien Stadte gab es keine Verande-
rung der Positionen. Fur Magdeburg wurde eine Fehlbil-
dungsrate fiir groRe Fehlbildungen von 6,91 % errechnet,
gefolgt von Halle mit 2,94 % und Dessau-Rof3lau mit 2,15 %.

4,13- 4,46
3,16 - 3,33

3,45-3,61

Die Landkreise betrachtend, lag das Jerichower Land mit
einer Fehlbildungsrate von 5,42 % auf Rang eins. Ein
leichter Rickgang zum Vorjahr war festzustellen (2016:
5,51 %). In der Bérde wurde eine Fehlbildungsrate von
5,18 % deutlich, auch hier war ein Rickgang zu 2016 zu
verzeichnen (5,44 %). Auf Rang drei fand sich der Salz-
landkreis mit einem Anteil groRer Fehlbildungen von
4,40 % ein. In dieser Region wurde ein Rickgang seit
2015 deutlich (2016: 4,95 %; 2015: 5,56 %). Anhalt-Bitter-
feld auf Rang vier zeigte den grofiten Anstieg der Fehlbil-
dungsrate im Jahr 2017 (2017: 3,71 %; 2016: 2,41 %j;
2015: 2,87%) auf. Die Meldeaktivitat in der Region stieg,
aber der Trend bleibt zu beobachten.

Ein Anstieg war auch im Saalekreis zu registrieren (2016:
2,57 %; 2017: 3,30 %). Mit einer Fehlbildungsrate von
3,00 % folgt der Harz. Altmarkkreis (2,84 %) und Mansfeld-
Sudharz (2,66 %) liegen knapp dahinter. Die niedrigste
Pravalenz grofRer Fehlbildungen registrierte das Fehlbil-
dungsmonitoring Sachsen-Anhalt fiir das Jahr 2017 im
Burgenlandkreis (1,23 %), aus dem im Berichtszeitraum
schon haufig unter zwei Prozent grofe Fehlbildungen
gemeldet wurden.
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9

Kinder und Feten mit multiplen congenitalen Anomalien

(MCA) in den Landkreisen und kreisfreien Stadten (N=307)

kreisfreie Stadte:

Dessau-RoRlau, Halle und 101 1,87
Magdeburg
Landkreise insgesamt 206 1,63

Fir das Jahr 2017 gingen 679 Meldungen zu Geborenen
mit grofRen angeborenen Fehlbildungen beim Fehlbil-
dungsmonitoring Sachsen-Anhalt ein. Unter ihnen konnten
307 mit multiplen congenitalen Anomalien (MCA), d. h.
Geborene mit mindestens zwei groflen Fehlbildungen,
detektiert werden.

Der Anteil Geborener mit MCA, bezogen auf alle Gebore-
nen mit grofRen Fehlbildungen, betragt im Jahr 2017
45,21 %. Nach dem recht geringen Anteil von MCA im
Jahr 2015 (39,34 %) ist wieder ein Anstieg zu bemerken
(2016: 44,38 %; 2017: 45,21 %). Dieser erreichte aber
nicht den Hochstwert des Zeitraumes 2005-2016 im Jahr
2014 (47,19 %). Bezogen auf 2005-2016 (41,97 %) ist der

- 1,76 1,66 - 1,87
- 1,38 1,32-1,43
- 1,48 1,43-1,53

Anteil von multiplen angeborenen Fehlbildungen bei Kin-
dern/Feten mit groRen Fehlbildungen im Berichtsjahr als
hoch einzuschéatzen.

Von allen Geborenen Sachsen-Anhalts des Jahres 2017
(18.030) sind 1,70 % von einer multiplen congenitalen
Anomalie betroffen. Die Pravalenz liegt somit Gber der
Basispravalenz von 1,48 % in den Jahren 2005-2016 (KI
1,43 bis 1,53). Der Anstieg der MCA-Pravalenz lasst sich
sowohl in den Landkreisen (2017: 1,63 %; 2016: 1,61 %;
2015: 1,32 %) als auch in den kreisfreien Stadten (2017:
1,87 %; 2016: 1,80 %; 2015: 1,60 %) erkennen. Der Trend
der Vorjahre setzte sich 2017 fort.
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Borde (30)
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Jerichower Land (13)

Salzlandkreis (25)
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Saalekreis (24)

Altmarkkreis Salzwedel (10)

Harz (24)

Halle (32)

Wittenberg (11)

Burgenlandkreis (13)

Dessau-Roflau (6)
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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)

Erneut wurde unter den kreisfreien Stadten fir Magde-
burg die héchste Rate Geborener mit MCA (2,69 %)
erfasst, aber im Vergleich zum Vorjahr ist diese etwas
abgesunken (2016: 2,71 %). Auf Rang zwei liegt Halle mit
1,33 % (32 Meldungen). Dessau-RoRlau (0,92 %; 9 Falle)
weist 2017 die niedrigste Fehlbildungsrate fiir MCA in
Sachsen-Anhalt auf.

Die hochste Fehlbildungsrate fiir MCA unter den Land-
kreisen ist in der Borde festzustellen (2,19 %), auch wenn
der diesjahrige Anteil unter dem des Vorjahres liegt
(2016: 2,55 %). Ein deutlicher Anstieg der Pravalenz zeigt
sich in Anhalt-Bitterfeld. Mit 24 Geborenen mit MCA liegt
die Fehlbildungsrate bei 1,86 %. Im Vorjahr waren es nur
zehn Betroffene (2016: 0,83 %).
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Die dritthdchste Fehlbildungsrate angeborener multipler
Anomalien der landlichen Regionen findet sich im Jeri-
chower Land (1,76 %), wobei dort ein Abwartstrend zu
beobachten ist (2016: 1,93 %; 2015: 2,56 %).

Eine weit riicklaufigere MCA-Rate wird im Salzlandkreis
dokumentiert. Waren im Jahr 2016 noch 2,48 % aller
Geborenen von MCA betroffen, so sind es in 2017 nur
noch 1,72 %.

Mit 1,65 % angeborener multipler Anomalien in Stendal
kehrte sich der Vorjahrestrend (2016: 2,02 %) um und lag
2017 auf dem Niveau des Saalekreises (1,62 %), wobei

dort ein Anstieg zu verzeichnen ist (2016: 1,06 %).

Es folgen mit gleicher MCA-Rate (2017: 1,49 %) der Alt-
markkreis Salzwedel nach leichtem Anstieg (2016: 1,27 %)
und der Harz nach einem Riickgang (2016: 2,05 %) im
Vergleich zu Vorjahr.

Wittenberg, obwohl auf dem vorletzten Platz, wies 2017
eine fast doppelt so hohe Fehlbildungsrate fiir multiple
angeborene Anomalien auf wie im Jahr 2016 (2017: 1,20 %;
2016: 0,56 %).

Im Burgenlandkreis lag die Pravalenz fir MCA bei 1,00 %
und somit unter der des Vorjahres von 1,32 %.

2017 L3 0.7 ﬁ
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Abb. 4: Schwangerschaftsausgange bei Geborenen mit multiplen congenitalen Anomalien (MCA)

(Vergleich ab 1980 (gruppiert))

Abbildung 4 stellt die Schwangerschaftsausgdnge von
Geborenen mit multiplen angeborenen Anomalien dar.
Eingeschlossen sind Geborene mit mindestens zwei gro-
Ren Fehlbildungen oder mit Syndromen. Die Dokumenta-
tion beginnt mit dem Jahr 1980 und zeigt schrittweise in
Jahresgruppierungen zu sechs bzw. sieben Jahren die
Anteile der Schwangerschaftsausgange bei allen mit
MCA-Fehlbildungen erfassten Kindern/Feten und gibt
damit ein Abbild der Entwicklung tiber den gesamten Zeit-
raum. Die Werte des aktuellen Jahres 2017 werden sepa-
rat aufgefiihrt.

Im Jahr 2017 wurden 307 Félle Geborener mit multiplen
congenitalen Fehlbildungen dokumentiert. Davon wurden
228 (74,27 %) lebend geboren. Es Uberlebten 212 Betrof-
fene (69,06 % der Kinder/Feten, 92,98 % der Lebendge-
borenen) die Sauglingszeit. 16 schwer Betroffene verstar-
ben zu gleichen Teilen vor dem 7. und nach dem 7. Tag
post natum. Im Jahr 2017 lag die Uberlebensrate aller
Kinder/Feten mit MCA unter der mittleren der Jahre 2005-
2016 (73,46 %) aber Uber der den gesamten Berichtszeit-
raum beschreibenden von 1980-2017 (68,56 %).

In 73 Fallen kam es 2017 zu einem induzierten Abort bei
multiplen angeborenen Anomalien. Mit 23,78 % ist der
Anteil induzierter Aborte gréRer als im Vorjahr (2016:
20,39 %) und liegt auch iber dem Mittel der Jahre 2005-
2016 von 20,61 %.

Der Anteil der Spontanaborte von Kindern/Feten mit mul-
tiplen angeborenen Anomalien (1,30 %) ist 2017 fast
identisch mit dem des Jahres 2016 (1,32 %). In zwei Fal-
len kam es 2017 zur Totgeburt bei MCA, dies entspricht
einem Anteil von 0,65 %, im Zeitraum 2005-2016 ist der
Anteil im Mittel héher (0,95 %).

Der gegenlaufige Trend, bei induzierten Aborten (1980:
3,33 %; 2017: 23,8 %) und Totgeburten (1980: 18,33 %;
2017: 0,65 %) uber den gesamten Zeitraum gesehen,
scheint mit den zunehmenden medizinischen Mdglichkei-
ten, schwierige Schwangerschaften erhalten zu kdonnen,
aber auch mit Aufklarung und damit verbundener Ent-
scheidungsfreiheit betroffener Familien erklarbar.
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10 Pranatale Sonografiebefunde

Zum Geburtsjahrgang 2017 erhielt das Fehlbildungsmoni-
toring prénatal-sonografische Befunde zu 1.312 Kin-
dern/Feten zugeschickt. Sie teilen sich in 338-mal Soft-
marker, Fehlbildungen oder Anomalien als auch 974
unauffallige prénatale Ultraschallbefunde.

Bei 5,9 % (20) der auffélligen pranatalen Ultraschallbe-
funde liegt dem Fehlbildungsmonitoring keine Information
Uber den Ausgang der Schwangerschaft vor. Bei etwa
zwei Dritteln wurden Fehlbildungen (218; 64,5 %) ange-
geben. Softmarker oder intrauterine Wachstumsstérung-
en wiesen 200 Kinder/Feten (59,2 %) auf. Die folgende
Tabelle zeigt die nach Haufigkeit sortierten, im prénatalen
Ultraschall gesehenen Softmarker. Bei 122 Kindern/Feten
wurde ein Softmarker entdeckt, bei 27 zwei und bei 14
Kindern/Feten drei oder mehr Softmarker.

35 Feten waren intrauterin von einer Pyelektasie betroffen,
dem fiir 2017 haufigsten Softmarker. Bei zehn Kindern/
Feten davon wurde postnatal mindestens eine DUP III.
Grades diagnostiziert. Bei weiteren neun Kindern erwies
sich das Harntrakt-System betroffen. 11-mal zeigte sich
das Harntrakt-System der Kinder postnatal als weitge-
hend unauffallig. Fir zwei induzierte Aborte mit Down-
Syndrom und drei Lebendgeborene liegt tber die Ent-
wicklung keine Information vor.

Im Bundesland Sachsen-Anhalt besteht keine vollstandige
Erfassung préanataler Ultraschallbefunde. Die aufgefiihrten

Folgende Softmarker wurden gemeldet:
(Mehrfachnennungen méglich)

Pyelektasie 35

singuldre Nabelschnurarterie 21

Hydrops fetalis 15

Polyhydramnion 15

hypoplastisches Nasenbein 14

grenzwertige Erweiterung der 8
Hirnventrikel

auffallige Kopfform 6
Double-Bubble-Phdnomen &

Sandalenliicke -

Befunde stammen Uberwiegend von Gyndkologen, die
eine Feindiagnostik im 2. Trimenon durchfiihren. Daher
ist davon auszugehen, dass von gesund geborenen Kin-
dern weitere pranatale Nachweise von Softmarkern exi-
stieren, die uns nicht mitgeteilt werden.

Sonografiebefunde bei Kindern/Feten mit ausgewéhlten
Chromosomenstérungen:

2017 wurde in Sachsen-Anhalt 38-mal ein Down-Syn-
drom diagnostiziert. Ein pranatal pathologischer Ultra-
schallbefund wurde uns dazu 25-mal mitgeteilt. Fast alle
Feten (23) wiesen Softmarker auf (12 x einen, 6 x zwei
und 5 x drei bzw. vier Softmarker). Erwartungsgemaf
h&ufig wurde ein hypoplastisches Nasenbein und eine
vergrolRerte Nackentransparenz (je 9 x) beobachtet.
White Spots und Nackenddem traten je 4-mal, echogener
Darm zweimal und Polyhydramnion und Double-Bubble-
Phé@nomen je einmal auf; aulerdem (sonst eher selten
beim Down-Syndrom) je dreimal Hydrops fetalis und Pye-
lektasie, zweimal singuldre Nabelschnurarterie und ein-
mal Plexuszyste. Bei vier Feten wurden Herzfehlbildun-
gen, bei zwei eine Duodenalstenose und bei je einem
eine Ureterabgangsstenose, Klumpfiie bzw. eine latera-
le Halszyste beobachtet.

Bei sieben von neun Feten, bei denen 2017 ein Edwards-
Syndrom festgestellt wurde, wurden pranatal meist Kom-
binationen von schweren Fehlbildungen wie Omphaloce-
le (2 x), Fehlbildungen des Herzens (4 x), des ZNS (2 x),
der Extremitaten (3 x), des Harntrakt-Systems (1 x) oder
eine LKGS (2 x) gefunden. Neben den Fehlbildungen
zeigten sich im pranatalen Ultraschall bis zu vier Softmar-
ker, wie singuldre Nabelschnurarterie, Banana sign,
Lemon sign, Pyelektasie, erhdéhte Nackentransparenz,
Polyhydramnion oder eine IUGR.

Zwei induzierte Aborte mit Patau-Syndrom fielen pranatal
durch Fehlbildungen am Skelettsystem auf, einmal in
Kombination mit Herzfehlbildungen und einmal mit LKGS
und Hydrocephalie. Bei einem lebend geborenen Kind
wurden trotz Feindiagnostik schwere Fehlbildungen am
Herzen, Skelett sowie eine LKGS ubersehen.

Bei allen vier Feten mit Triploidie wurden pranatal-sono-
grafisch bis zu vier Softmarker entdeckt. Drei wiesen pra-
natal Herzfehlbildungen (davon 1 x kombiniert mit
Omphalocele und 1 x mit ZNS-Fehlbildung) auf. Bei einer
Mosaik-Trisomie und zwei partiellen Trisomien und
Monosomien wurde jeweils ein Softmarker erkannt.

Von den vier 2017 aufgetretenen Gonosomenanomalien
liegt uns nur zweimal (jeweils Klinefelter-Syndrom) die
Information vor, dass ein pranataler Ultraschall durchge-
fuhrt wurde. Einmal wurde von einer vergroRerten
Nackentransparenz berichtet.

Bei einem der zwei Spontanaborte mit Turner-Syndrom
zeigte sich im prénatalen Ultraschall eine vergrofRerte
Nackentransparenz, bei einem Lebendgeborenen mit Cri-
du-Chat-Syndrom eine Microcephalie und einem Lebend-
geborenen mit Deletion eines Chromosomenteils (Karyo-
typ 46,XY,del(1)(p36)) eine IUGR.
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* schwere Fehlbildung gleiches Organsystem

Die oben dargestellte Tabelle zeigt die zum Geburtsjahr-
gang 2017 beim pranatalen Ultraschall diagnostizierten
Indikatorfehlbildungen. Vorgeburtlich nicht erfasste Indi-
katorfehlbildungen sind in der Tabelle nicht gelistet. Am
haufigsten wurde, wie auch in den letzten finf Jahren,
eine Lippen- oder Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (11 x)
pranatal-sonografisch erkannt.

Unter den 338 Feten mit auffalligem prénatalem Ultra-
schallbefund waren 87 Feten, die eine, und neun Feten, die
zwei der eindeutig definierten Indikatorfehlbildungen (Kapi-
tel 12.0) aufwiesen. Durch den pranatal-postnatal-Ver-
gleich der klar abgegrenzten Diagnosen ist eine Giiteab-
schatzung der Ultraschalldiagnostik fir diese Fehlbildung-
en moglich. 87 von 105 pranatal gesehenen Indikatorfehl-
bildungen (82,9 %) wurden sicher 1:1 postnatal bestatigt.
Das trifft auf folgende zehn nach Haufigkeit geordnete Dia-
gnosen zu: Omphalocele, Spina bifida, Anencephalie, ein-
seitige Nierenagenesie, Arhincephalie/Holoprosencephalie,
Transposition der groBen Gefalle, Microcephalie, Aorten-
isthmusstenose, Prune-belly-Sequenz, Fallot-Tetralogie.

Bei fiinf pranatalen Befunden (4,8 %), liegt kein bzw. kein
ausreichend genauer postnataler Befund vor. So wurden

bei einem induzierten Abort im Fall einer Hydrocephalie
postnatal nur die Cytomegalie, nicht jedoch die Begleit-
fehlbildungen angegeben. Einmal wurde bei Zystennieren
postnatal keine Sonografie durchgefiihrt. Zu drei weiteren
Pranatalbefunden, einer Hydrocephalie, einer Analsteno-
se und einer Gastroschisis, liegen postnatal keine Infor-
mationen vor. Alle ungesicherten Diagnosen bleiben im
Kapitel 12 unbericksichtigt.

Bei funf (4,8 %) der prénatal diagnostizierten Indikator-
fehlbildungen wurden postnatal zwar ahnlich schwere
Fehlbildungen am gleichen Organsystem gefunden, doch
nicht die genau definierte Indikatorfehlbildung. Bei zwei
induzierten Aborten wurde der Pranatalbefund Linksherz-
hypoplasie nicht exakt verifiziert, das Herz war jedoch
jeweils schwer geschéadigt: einmal Uhl-Fehlbildung, hypo-
plastische Pulmonalarterie und linksventrikuldre Myo-
kardhypertrophie und einmal ein univentrikuléres Herz bei
Edwards-Syndrom. Bei einem préanatalen Verdacht auf
Zystenniere und DUP bestatigte sich die DUP IV. Grades
bei Ureterabgangsstenose, die Zystenniere jedoch nicht.
Anstelle eines pranatal vermuteten indifferenten
Geschlechts wurde postnatal eine prominente Kilitoris diag-
nostiziert. Bei einem mehrfach fehlgebildeten Kind
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mit Jacobsen-Syndrom war pranatal eine Zwerchfellher-
nie angegeben, postnatal bestand jedoch ein Zwerchfell-
hochstand.

Bei sieben Kindern/Feten (6,7 %) bestatigten sich die im
pranatalen Ultraschall diagnostizierten Indikatorfehlbildung-
en postnatal nicht. Ein induzierter Abort mit Pranatalbe-
fund Encephalocele wies neben einem Hydrops fetalis nur
eine Schadeldeformitat mit breiter Nase und tiefsitzenden,
weit auseinanderstehenden Augen sowie andere Fehlbil-
dungen auf. Bei einem Fet mit Dolichocephalie waren beide

Nieren normal, die vermutete Potter-Sequenz lag trotz
eines schweren Oligohydramnions nicht vor. Ein Kind, bei
dem vorgeburtlich Harnstauungsnieren und ein kurzer
Femur befundet worden waren, war postnatal gesund. Ein
weiteres Kind mit einer pranatal diagnostizierten leichten
Verklirzung aller Réhrenknochen zeigte sich ebenfalls
postnatal unauffallig. Weiterhin bestatigte sich eine Diinn-
darmatresie nicht; beim Kind wurden DUPI Il. Grades,
Megaureter und Ureterocele gesehen. Auch ein Verdacht
auf eine Lippen- Kiefer- Gaumenspalte und auf eine Gau-
menspalte bewahrheiteten sich postnatal nicht.

11 Organsystembeteiligung bei Kindern und Feten mit

grofRen Fehlbildungen

Im Jahr 2017 wurden dem Fehlbildungsmonitoring Sach-
sen Anhalt 679 Geborene mit groRen Fehlbildungen und
davon 307 Geborene mit multiplen angeborenen Anoma-
lien (45,21 %) gemeldet.

In Abbildung 5 wird fiir die Geborenen mit grof3en Fehlbil-
dungen das anteilige Auftreten der Fehlbildungen in sie-
ben ausgewdhlten wichtigen Organsystemen dargestellt.
Da Geborene zugleich in mehr als einem Organsystem
Fehlbildungen haben koénnen, sind Mehrfachnennungen
maoglich. Im Diagramm nicht zur Darstellung kommen
Geborene mit Chromosomenanomalien und MCA ohne
genaue Angaben zur Fehlbildung.

_ HerzKreislauf

20 - Muskel/Skelett
_Niere/HAS

NS

_Verdauungstrakt

5 - _Gesichtsspalten

. Genitale

Anteil in %

2005-2007 2008-2010 2011-2013 2014-2016 2017

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

Die Daten des Jahres 2017 werden separat, die der Vor-
jahre, mit dem Jahr 2005 beginnend, in 3-Jahres-Grup-
pierungen dargestellt. Die Anteile der von Fehlbildungen
an den abgebildeten Organsystemen Betroffenen an allen
Geborenen mit groRen Fehlbildungen rangieren fast
unverandert seit 2005 in dieser Reihenfolge.

Das am héaufigsten von Fehlbildungen betroffene Organ-
system war, wie in den Jahren zuvor, auch 2017, das
Herz-Kreislaufsystem. Erneut ist ein geringer Anstieg des
Anteils der gemeldeten Herz-Kreislauf-Fehlbildungen
erkennbar (2017: 48,90 %; 2014-2016: 44,15 %).

Im Mittel der Jahre 2014-2016 haben 13,53 % der von
Fehlbildungen Betroffenen Fehlbildungen im Bereich der
Nieren und ableitenden Harnwege. Im Jahr 2017 nahm der
Anteil der Nieren- und Harnwegsfehlbildungen (14,73 %)
einen etwas grofleren Anteil als in den Jahren zuvor ein.
Die Nieren- und Harnwegsfehlbildungen wurden damit
erstmals haufiger als die Muskel- und Skelettfehlbildun-
gen gesehen.

Grof3e Fehlbildungen des Muskel- und Skelettsystems
waren zwischen 2005 und 2016 stets das Organsystem,
das am zweithaufigsten von groRen Fehlbildungen betrof-
fen war. Maximal wurde ein Anteil von 23,46 % (2007)
registriert. Uber die letzten Jahre wurden diese Fehlbil-
dungen seltener beobachtet. Im Jahr 2017 sank der Anteil
bei fehlgebildeten Feten/Kindern auf 13,55 % mit Fehlbil-
dungen am Muskel- und Skelettsystems.

Der Anteil von Fehlbildungen des ZNS liegt im Jahr 2017
bei 7,36 %, dies ist geringfligig weniger als in den Jahren
2014-2016 (8,39 %) festzustellen war. Uber die Jahre
schwankt der Anteil zwischen 5,43 % (2005) und 9,08 %
(2014).

Uber die letzten Jahre wurden, wie im Diagramm deutlich
wird, die Fehlbildungen des Verdauungstraktes anteilig
bei Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen etwas selte-
ner (2011-2013: 6,96 %; 2014-2016: 6,03 %) gemeldet,
auch zum Jahr 2017 nahm der Prozentsatz (5,74 %) ab.

Der fiir 2017 beobachtete Anteil fir Gesichtsspalten von
4,27 % aller Geborenen, die groe Fehlbildungen aufwie-
sen, ist im unteren Bereich der Werte zwischen den Jah-
ren 2005 und 2016 angesiedelt. Im Jahr 2015 lag er bei
6,66 % (Maximum).

Mit einem Anteil von 1,91%, bezogen auf die Gesamtzahl
den von grofRen Fehlbildungen Betroffenen, kamen Geni-
talfehlbildungen im Jahr 2017 seltener vor, als in allen im
Diagramm dargestellten Zeitabschnitten. Dieser minimale
Trend bleibt zu beobachten.
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Die haufigsten Einzeldiagnosen 2017 (nur grof3e Fehlbildungen)

* bezogen auf 18.030 Geborene ** bezogen auf 208.656 Geborene
# 2007-2016 (ab 2007 Datenabgleich Neugeborenenhérscreening-Tracking)
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Die auf der umliegenden Seite abgebildete Tabelle gibt
die gegenwartige Pravalenz, die Basispravalenz und die
Anzahl der in Sachsen-Anhalt am haufigsten beobachte-
ten grofden Einzelfehlbildungen an. Grundgesamtheit fiir
die Pravalenz des Jahres 2017 bilden 18.030 und fir die
Basispravalenz (2005 bis 2016) 208.656 Geborene.

Das Herz ist das Organ, das stets am haufigsten von
Fehlbildungen betroffen ist. Regelmafig finden sich
daher der ASD (2017: 124,2 pro 10.000 Geborene) und
der VSD (2017: 49,9 pro 10.000 Geborene) in den ober-
sten beiden Zeilen der Tabelle wieder. Die diesjahrige
Haufigkeit Gibersteigt bei beiden die Pravalenz der Jahre
2005-2016 (87,2 pro 10.000 Geborene, Kl 83,2 bis 91,3
bzw. 46,2 pro 10.000 Geborene, Kl 43,4 bis 49,3). Seit
einigen Jahren werden Herzfehlbildungen sowohl mehr
als auch detaillierter mitgeteilt. Damit ergeben sich bei der
Einzelzahlung gegenwértig hbhere Pravalenzen als in fri-
heren Jahren. Eine aktuelle Pravalenz oberhalb der Basi-
spravalenz betrifft auch die Herzfehlbildungen Pulmonal-
klappenstenose (2017: 10,5 pro 10.000 Geborene, 2005-
2016: 6,7 pro 10.000 Geborene, Kl 5,7 bis 7,9), Aorten-
isthmusstenose (2017: 8,3 pro 10.000 Geborene, 2005-
2016: 5,3 pro 10.000 Geborene, Kl 4,4 bis 6,3), diskor-
dante ventrikuloarterielle Verbindung sowie rechtsverlau-
fender Aortenbogen (2017 je: 4,4 pro 10.000 Geborene,
2005-2016: 3,5 pro 10.000 Geborene, Kl 2,7 bis 4,4 bzw.
2,5 pro 10.000 Geborene, KI 1,9 bis 3,3).

Erneut zeigt sich die dilatative Uropathie II.-IV."/
Ureterocele (2017: 29,4 pro 10.000 Geborene; 2005-
2016: 22,6 pro 10.000 Geborene, Kl 20,6 bis 24,7) als
dritthdufigste Einzelfehlbildung. Sie wurde, ebenso wie
die akzessorische Niere auf Platz sieben (2017: 11,6 pro
10.000 Geborene; 2005-2016: 7,1 pro 10.000 Geborene,
Kl 6,1 bis 8,4), seit dem Jahr 2000 nie so haufig gesehen
wie 2017.

An vierter Stelle rangiert aktuell, nach 2016 ungewohnlich
wenigen Fallen und haufiger als im Durchschnitt, das
Down-Syndrom (2017: 21,1 pro 10.000 Geborene, 2005-
2016: 17,6 pro 10.000 Geborene, Kl 15,9 bis 19,5).

Auf Rang flinf folgt 2017 der Horverlust (2017: 18,9 pro
10.000 Geborene). Im Jahr 2007 wurde in Sachsen-
Anhalt das Neugeborenenhorscreening eingefiihrt. Der
Einfluss des Screenings auf die Detektions- und Meldera-
te flihrte zu einem Bruch in der Pravalenz. Die Basispra-
valenz Giber den Gesamtzeitraum 2005-2016 von 19,1 pro
10.000 Geborene (KI 17,3 bis 21,0) bildet dies nicht ab.
Bis zum Jahr 2006 lag sie deutlich unter 10,0 und sprang
2007-2016 auf 22,04 pro 10.000 Geborene (174.256
Geborene, Kl 19,9 bis 24,3). Verglichen mit 2007-2016
erreicht die Pravalenz 2017 nicht den zu erwartenden
Wert.

2017 am sechsthaufigsten, etwas unterhalb der Basispra-
valenz, wurde der Klumpful® (2017: 13,9 pro 10.000
Geborene; 2005-2016: 15,7 pro 10.000 Geborene, Ki
14,1 bis 17,5) beobachtet.

Der achte Rang wird 2017 von der Polydactylie (2017:
10,5 pro 10.000 Geborene; 2005-2016: 12,3 pro 10.000
Geborene, Kl 10,9 bis 13,9) eingenommen. Die Polydac-
tylie setzt sich aus der selteneren Indikatorfehlbildung

praaxiale Polydactylie (Kapitel 12.28) und der postaxialen
Polydactylie zusammen. Die Pravalenz beider liegt etwas
unter dem Konfidenzintervall der jeweiligen Basisprava-
lenz.

Im Ranking auf der neunten und zehnten Stufe, jeweils
etwas unterhalb der Durchschnittspravalenz der Jahre
2005-2016 (11,6 pro 10.000 Geborene, Kl 10,2 bis 13,1
bzw. 10,7 pro 10.000 Geborene, Kl 9,4 bis 12,2) sind in
diesem Jahr die Subluxation des Hiiftgelenkes (2017:
10,0 pro 10.000 Geborene) und die Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte (2017: 8,9 pro 10.000 Geborene) angesiedelt.
Die Lippen-Kiefer-Gaumenspalte ist Teil der Indikatorfehl-
bildung Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (Kapi-
tel 12.14), die 2017 ebenfalls mit einer Haufigkeit leicht
unter dem zu erwartenden Wert auftrat.

Zwei Fehlbildungen des Urogenitalsystems, der Mega-
ureter und die Atresie/Stenose des Ureters (2017: 8,3 pro
10.000 Geborene) folgen auf dem fiir sie Ublichen elften
Platz. Sie zeigten sich 2017 im Bereich der Basisprava-
lenz (2005-2016: 8,3 pro 10.000 Geborene, Kl 7,2 bis 9,6
bzw. 8,1 pro 10.000 Geborene, Kl 6,9 bis 9,3). Auch flr
die Nierendysplasie (Platz 15) errechnete sich 2017 eine
Pravalenz (5,5 pro 10.000 Geborene) im Basisbereich
(2005-2016: 6,2 pro 10.000 Geborene, Kl 5,2 bis 7,3).

Fir die Indikatorfehlbildung Hydrocephalie (Kapitel 12.6)
ergibt sich in diesem Jahr Platz zwélIf der Haufigkeitsliste.
Sie trat wesentlich haufiger als Ublich auf (2017: 7,8 pro
10.000 Geborene; 2005-2016: 5,2 pro 10.000 Geborene,
Kl 4,3 bis 6,2). Platz 13 belegt, ebenfalls haufiger als
erwartet, die Hypoplasie/Agenesie des Corpus callosum
(2017: 6,7 pro 10.000 Geborene; 2005-2016: 4,9 pro
10.000 Geborene, Kl 4,0 bis 5,9).

Die Hypoplasie/Dysplasie der Lunge und die Omphaloce-
le sind (Kapitel 12.31) zwei Fehlbildungen, die normaler-
weise etwa auf Position 20 der Liste der haufigsten Fehl-
bildungen zu finden sind. Beide traten 2017 mit 6,1 pro
10.000 Geborene wesentlich ofter als gewohnlich auf
(2005-2016: 3,6 pro 10.000 Geborene, Kl 2,8 bis 4,5 bzw.
3,3 pro 10.000 Geborene, Kl 2,6 bis 4,2).

Stelle 16 nehmen 2017 mit 5,0 pro 10.000 Geborene vier
groRRe Fehlbildungen ein. Eine davon, das Edwards-Syn-
drom (Kapitel 12.36), wurde etwas mehr als erwartet dia-
gnostiziert (2005-2016: 3,8 pro 10.000 Geborene, Kl 3,0
bis 4,7). Drei weitere Einzelfehlbildungen, die einseitige
Nierenagenesie (Kapitel 12.25), die Mitralklappeninsuffi-
zienz und die Gaumenspalte wurden mit einer Haufigkeit
im Ublichen Bereich der jeweiligen Basispravalenz gefun-
den. Zur im Kapitel 12.15 dargestellten Indikatorfehlbil-
dung Gaumenspalte (2017: 5,5 pro 10.000 Geborene)
zahlt auler dieser groen Fehlbildung die Spalte des wei-
chen Gaumens (Q35.3).

Der hamodynamisch wirksame PDA und die Spina bifida
(Kapitel 12.3) sind 2017 gerade noch in der Tabelle der
haufigsten Einzelfehlbildungen aufgefiihrt. Mit 4,4 pro
10.000 Geborene traten sie beide seltener auf, als zu
erwarten gewesen ware auf (2005-2016: 10,2 pro 10.000
Geborene, Kl 4,0 bis 11,7 bzw. 5,4 pro 10.000 Geborene,
Kl 4,5 bis 6,5). Beim PDA streuen die Werte stark. Der
Maximalwert lag 2017 bei 17,7 pro 10.000 Geborene.
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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, www.intergrowth21.
ndog.ox.ac.uk nach Villar et al. Lancet 2014, Kapitel 12.5),
bezogen auf die alters- und geschlechtsabhéngige Nor-
malverteilung 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 gehoéren auch der
Hydrocephalus durch angeborene Toxoplasmose sowie
die VATER-Assoziation (VACTERL). Die Diagnose wird
zur Geburt oder bereits pranatal gestellt. Eine Assoziation
mit Encephalocele und Spina bifida ist ausgeschlossen.
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 unvollstdndige Lappung
der Hirnhemisphéaren in unterschiedlichem Ausmal} vor-
liegt. Die Geruchsnerven kénnen fehlen. Die Holopros-
encephalie schliel3t die Cyclopie, Cebocephalie, Ethmo-
cephalie und die pramaxillare 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 Gehdrgang 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 groRen 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 kdnnen weitere Herz-
fehlbildungen bestehen. Das Double outlet right ventricle
(DORV) zahlt mit zur TGA.

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

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

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

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

17. Oesophagusatresie/-stenose/-fistel: Die Oesophagus-
atresie/-stenose/-fistel wird definiert als Fehlen oder
durchgéngige Verengung des Oesophagus mit oder ohne
Trachealfistel. Eingeschlossen sind die oesophago-
tracheale Fistel mit oder ohne Oesophagusatresie oder
-stenose.

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

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

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

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

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

23. Indifferentes Geschlecht: Ein unklares Geschlecht
liegt dann vor, wenn das (duf3ere) Geschlecht zur Geburt
des Kindes keine phanotypische Geschlechtszuordnung
zulasst. Dabei kann es sich um echten méannlichen oder
weiblichen Hermaphroditismus oder Pseudohermaphro-
ditismus handeln.

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

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

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

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

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

29. Reduktionsfehlbildungen der oberen und der unteren
Extremitdt(en): Reduktionsfehlbildungen der Extremita-
ten sind durch das vollstdndige oder teilweise Fehlen
oder der schweren Hypoplasie von Skelettstrukturen der
Extremitaten, einschliellich der Femurhypoplasie, ge-
kennzeichnet. Dazu gehdrt auch das Roberts-Syndrom.
Ausgeschlossen sind die milde Hypoplasie mit nhormaler
Formgebung von Skelettteilen, die Brachydactylie, 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.
Anmerkungen:

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 (1996/1997: 14, 1998: 15, 1999: 16 von 21 Landkreisen). Der
Berechnung der Basispravalenzen (2005 bis 2016) liegt eine Gesamtanzahl von 208.656 Geborenen zugrunde.

Bei der Analyse der Indikatorfehlbildungen besteht ein Diagnosebezug. Es ist méglich, 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.

Die im Kapitel 12 zu den Basispravalenzen Sachsen-Anhalts angegebenen Vergleichspravalenzen beruhen auf den
Daten der Jahre 2005-2016 der Full-Member-Register der European Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT)
aus 18 europaischen Staaten. Dabei werden nur Register, flr die Angaben in den letzten fiinf Jahren (2012-2016) oder
langer und fur mindestens funf Jahre im Zeitraum von 2005-2016 bei EUROCAT vorliegen, in die Berechnung der
EUROCAT-Pravalenz einbezogen.

27



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2017

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

kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-Roflau

1x Halle . 55 \
1 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Anhalt-Bitterfeld
2 x Borde

3 x Harz

1 x Jerichower Land
1 x Mansfeld-Stdharz
1 x Stendal

2 x Wittenberg

9,40 7,06 - 12,26

- 8,73 7,39 - 10,29
- 8,91 7,75 - 10,25
9,94 - 10,37
10,15 3,44 S Portugal®

20,75 Isle de la Reunion
(France)**

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

Im Jahr 2017 wurden 14 Félle mit einem Neuralrohrdefekt
gemeldet. Dabei handelte es sich in vier Fallen (28,6 %)
um einen Anencephalus, in acht Fallen (57,1 %) um eine
Spina bifida und in zwei Fallen (14,3 %) war eine Ence-
phalocele nachweisbar.

Daraus resultiert fir die Neuralrohrdefekte insgesamt
eine Pravalenz von 7,8 pro 10.000 Geborene.

Sie liegt im Konfidenzintervall der berechneten Basisprava-
lenz (Zeitraum 2005 bis 2016: 8,9 pro 10.000 Geborene).
Die fur den europaischen Vergleich ermittelte Basisprava-
lenz fir den Zeitraum 2005 bis 2016 liegt mit 10,15 pro
10.000 Geborene eher dartiiber.
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Abb. 6:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Neuralrohrdefekten in Sachsen-Anhalt seit 2005

In 28,6 % der Falle kamen die Kinder lebend zur Welt.
Davon verstarb ein Kind mit Anencephalus postnatal.
Weitere Details siehe auch unter Punkt 12.2 bis 12.4.
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Abb. 7:  Anteil der Schwangerschaftsausgange bei Neuralrohr-
defekten in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit einem Neuralrohrdefekt pro 1.288 Geborene
beobachtet.

Im Rahmen von wissenschaftlichen Studien zur Préaven-
tion sind nur wenige Fehlbildungen so gut untersucht wie
die Neuralrohrdefekte. Bereits seit 1995 gibt es Empfeh-
lungen der deutschen medizinischen Fachgesellschaften
zur perikonzeptionellen Folsduresupplementierung mit
0,4 mg pro Tag flr Frauen im gebarfahigen Alter.

Es wird eine unzureichende Umsetzung der Empfehlung
bei ungeplanten Schwangerschaften (Erstkonsultation in
der Gynakologie frihestens in der 5. bis 7. SSW) und
Risikogruppen mit geringem sozio6konomischen Status
oder Migranten in Studien angemahnt. In vielen Landern
aulerhalb Europas ist es daher (blich, um die Rate an
Neuralrohrdefekten zu senken, Grundnahrungsmittel
(Mehl) mit Folsaure anzureichern. Neu ist eine kontro-
vers diskutierte Stellungnahme zum Thema Sicherheit
der Folsdureanreicherung auf Bevolkerungsebene vom
September 2017 durch das Bundesinstitut fiir Risikobe-
wertung (BfR) [1]. Diese kommt zu dem Schluss, dass die
Mehrheit der in Deutschland lebenden Bevdlkerung gut
mit Folat versorgt ist und wegen ,moglicher* gesundheit-
licher Risiken flr altere Menschen eine flachendeckende
Mehlanreicherung derzeit nicht zu empfehlen ist.

Im Widerspruch dazu kommt zum gleichen Zeitpunkt
(Juli 2017) das englische Scientific Advisory Committee
on Nutrition zu einer ganz anderen Einschatzung. Hier
wird eine obligatorische Folsdureanreicherung empfoh-
len [2]. Welche weiteren wissenschaftlichen Argumente
diese Folsdureanreicherung unterstiitzen und warum
auch der Arbeitskreis Folsaure (Mitglied ist auch das
Fehlbildungsmonitoring) eine Reevaluation fiir geboten
halt, wird in einem Artikel im Deutschen Arzteblatt
zusammengefasst [3]. Literatur Seite 29
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2.2  Anencephalie (Q00.)

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

Im Geburtsjahrgang 2017 wurden in Sachsen-Anhalt vier
Falle von Anencephalie gemeldet. Die Pravalenz betragt
2,2 pro 10.000 Geborene.

Diese Jahrespravalenz ist identisch mit der fir den Zeit-
raum 2005 bis 2016 berechneten Basispravalenz von 2,2
pro 10.000 Geborene.

Im europaischen Vergleich liegen diese Werte unter dem
fur die EUROCAT-Register berechneten Konfidenzinter-
vall fir den Zeitraum 2005 bis 2016.
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Abb. 8:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Anencephalie in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Anencephalie pro 4.508 Geborene beobachtet.
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12.3  Spina bifida (Q05.)

kreisfreie Stadte:
1 x Dessau-RoRBlau 3,7
1 x Halle

Landkreise:

1 x Borde

1 x Harz

1 x Jerichower Land 6 4,8 ©
1 x Mansfeld-Stdharz

1 x Stendal

1 x Wittenberg

3,81-7,86

5,36 4,25 - 6,66
542 4,53 - 6,47
4,88-5,18

5,03 1,77 S Portugal*

10,72 Isle de la Reunion
(France)**

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

Die Pravalenz im Geburtsjahr 2017 liegt mit 4,4 pro
10.000 Geborene minimal unter dem fir die Region
berechneten Konfidenzintervall.

Die Jahrespravalenz liegt nur minimal unter der fir den
Zeitraum 2005 bis 2016 berechneten Basispravalenz von
5,4 pro 10.000 Geborene.

zusétzliche Angaben:

3 x Lebendgeborenes
5 x induzierter Abort

8 x méannlich

5x MCA
3 x isoliert

Von einer Spina bifida waren drei Lebendgeborene und
funf induzierte Aborte betroffen. Dabei handelte es sich in
finf Fallen um einen lumbalen bzw. lumbosacralen
Defekt und in zwei Fallen um einen Defekt im Sacral-
bereich (einmal ohne Angabe der Hohe der Lasion).

In drei Fallen (37,5%) war ebenfalls eine Arnold-Chiari-ll-
Malformation festzustellen und in flinf Fallen (62,5%) war
ein Hydrocephalus bei Diagnosestellung bereits nach-
weisbar.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: Dextro-Transposition der
Aorta, VSD, Lippen-Kiefer-Gaumenspalte rechts,
Oesophagusatresie mit Fistel zur Trachea, Hufeisen-
niere, Flexionskontrakturen und Brachydactylie der
Finger an beiden Handen, tiefsitzenden Ohren

- 3 x Arnold-Chiari-Syndrom (1 x mit Corpus-callosum-
Hypoplasie, 1 x mit Micropenis, Macrocephalie, neu-
rogener Blase)

- DUP ll.Grades und Nierenhypoplasie rechts
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Abb. 9:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Spina bifida in Sachsen-Anhalt seit 2005
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Abb. 10: Anteil der Schwangerschaftsausgange bei Spina bifida
in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Spina bifida pro 2.254 Geborene beobachtet.
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12.4 Encephalocele (Q01.)

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

Im Geburtsjahrgang 2017 wurden zwei Falle mit einer
occipitalen Encephalocele gemeldet.
Die fur das Berichtsjahr berechnete Prévalenz lag bei
1,1 pro 10.000 Geborene. Diese liegt also im Konfidenz-
intervall der berechneten Basispravalenz (Zeitraum 2005
bis 2016: 1,3 pro 10.000 Geborene).

zusétzliche Angaben:

Prévalenz/10.000 Geborene
@
—
—

12005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 20 2017
00 (00 | 1,7 17 06 | 11 18 | 18 12 | 17 11 | 27 11
BP[ 13 [ 13 [ 13 [ 13 [ 13 [ 13 [ 13 | 1.3 [ 13 | 1.3 | 1.3 | 13 | 1.3

°

Abb. 11: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Encephalocele in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Encephalocele pro 9.015 Geborene beobachtet.
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12.5 Microcephalie (Q02.)

kreisfreie Stadte:
1 x Halle 7.4
3 x Magdeburg

Landkreise:
1 x Burgenlandkreis
1 x Jerichower Land
1 x Stendal

) 2,4 N

- 418 2,68-6,22

- 3,31 2,45 - 4,36

- 3,55 2,78 - 4,45

2,59 -2,82

. 2 0,49 S Portugal*
12,14 Auvergne (France)**

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

Im Geburtsjahrgang 2017 wurde in sieben Fallen eine
Microcephalie gemeldet. Die Pravalenz wurde mit 3,9 pro
10.000 Geborene fiir das Berichtsjahr berechnet. Sie liegt
im Konfidenzintervall der fiir den Zeitraum 2005 bis 2016
berechneten Basispravalenz von 3,5 pro 10.000 Geborene.

Im européischen Vergleich liegt die hier berechnete Jah-
respravalenz auch oberhalb des berechneten Konfidenz-
intervalls der EUROCAT-Basispravalenz von 2,7 pro
10.000 Geborene im Zeitraum 2005 bis 2016.

zusétzliche Angaben:

6 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

2 x mannlich
5 x weiblich

5 x MCA
2 x isoliert

Der Microcephalus und weitere cerebrale Anomalien sind
seit dem Zikavirus-Ausbruch 2015 besonders in den
Fokus gerickt. In unseren Daten erfolgte ab dem
Berichtsjahr 2015 entsprechend eine Anpassung auf die
im Lancet verdffentlichten internationalen Perzentilen-
Kurven (siehe Definition unter Punkt 12.0 Definition
Microcephalie). In unserer Region spielt eine connatale
Infektion durch das Zikavirus keine Rolle. Dahingegen ist
die haufigste perinatal erworbene Infektion in Deutsch-
land, die einen Microcephalus verursachen kann, die con-
natale Cytomegalie-Virus Infektion. Sie war in einem Fall
nachweisbar (siehe auch Punkt 13.4).

Die Trendanalyse (siehe Punkt 12.37) zeigt einen signifi-
kant ansteigenden Trend im Zeitraum 2005 bis 2017.
Diese Trend-Entwicklung ist nicht sicher von der erhéhten
Aufmerksamkeit auf die Microcephalie im Zusammen-
hang mit connatale Infektionen zu trennen. Es sind daher
weitere wissenschaftliche Auswertungen auch im euro-
paischen Vergleich mit Daten aus anderen EUROCAT-
Registern geplant, um mdogliche Kausalketten zu evaluie-
ren.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- alobulédre Holoprosencephalie, Hypophysen- und
Nebennierenhypoplasie bei Fehlbildung des Hypotha-
lamus, doppelter Ureter rechts, Macroglossie, tiefsit-
zende Ohren, Hypotelorismus, fehlendes Nasensep-
tum, verstrichenes Philtrum, hoher Gaumen, kraniofa-
ciale Dysmorphie

- Cytomegalie, Hydrocephalus internus, Corpus-callo-
sum-Hypoplasie

- Cri-du-Chat Syndrom mit: ASD bei Reifgeborenem,
retardierter Hiftreife rechts

- CFC-Syndrom mit: Pulmonalklappenstenose

- Dermoide an Augen, Gaumenfissur, bds. praauriculd-
re und multiple faciale Anhangsel, kraniofaciale Dys-
morphie, breite Nasenwurzel, tiefsitzende Ohren, bds.
lateral abfallende Lidachsen, Hypertelorismus
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Abb. 12: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Microcephalie in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Microcephalie pro 2.576 Geborene beobachtet.
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12.6

kreisfreie Stadte:
1 x Magdeburg 1

Landkreise:
1 x Altmarkkreis
Salzwedel
3 x Borde
3 x Harz
1 x Jerichower Land [ [ T
1 x Mansfeld-Siidharz
1 x Salzlandkreis
2 x Stendal
1 x Wittenberg

- 410-827
- 4,89 3,84-6,14
- 5,18 431-620
552-584
. e 1,57 Dublin (Ireland)*
12,30 Paris (France)**

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

Im Geburtsjahrgang 2017 wurden 14 Falle mit einem
Hydrocephalus gemeldet (siehe Definition unter Punkt
12.0), die sekundare Hydrocephalie wird hier nicht aufge-
fihrt. Dies ergab eine berechnete Pravalenz fiir das
Berichtsjahr von 7,8 pro 10.000 Geborene. Sie liegt damit
oberhalb des Konfidenzintervalls der berechneten Basis-
pravalenz fur den Zeitraum 2005 bis 2016 von 5,2 pro
10.000 Geborene.

zusatzliche Angaben:

5 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
nach 7 Tagen verstorben
1 x Spontanabort
7 x induzierter Abort

6 x mannlich
8 x weiblich

12 x MCA
2 x isoliert

In zwolf Fallen waren mehrere Organsysteme von Fehlbil-
dungen betroffen (multiple congenitale Malformationen),
bei finf Fallen war eine chromosomale Aberration rich-
tungsweisend in der Diagnostik. Nur in einem Fall lag eine
connatale Infektion (cCMV) vor.

Congenitale Hydrocephalie (Q03.)

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: zystischer Fibrose, Omphalo-
cele, Meckel-Divertikel, doppelseitiger Hernia inguina-
lis, Corpus-callosum-Agenesie, Macrocephalie, Tri-
kuspidalinsuffizienz, Mitralklappeninsuffizienz, nicht
héamodynamisch wirksamem PDA bei Reifgeborenem

- Patau-Syndrom (Translokation) mit: Brachycephalie,
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte links, Polydactylie bei-
der FiRe, tiefsitzenden Ohren

- Down-Syndrom mit: VSD, Pulmonalklappenstenose,
PFO bei Friilhgeborenem, Hydrocele links

- Acrocephalosyndactylie-Syndrom (Apert) mit: Kranio-
synostose, bds. knécherner Syndactylie von Fingern
(Digit 1I-IV), Loéffelhdnden, verplumpten GrofRzehen,
Tintenldscherfiien, tiefsitzenden Ohren, Hypertelo-
rismus

- Cytomegalie, Microcephalie, Corpus-callosum-Hypo-
plasie

- 3 x Corpus-callosum-Agenesie (1 x mit Dinndarm-
atresie, 1 x mit Kleinhirnagenesie, Polydactylie am
linken FuR)

- Gaumenspalte, mandibulare Micrognathie, Micrope-
nis, bds. Syndactylie Typ 1 (ll./lll. Zehe)

- Okulo-mandibulo-faciales Syndrom mit: Syndactylie
Typ 1 (rechts lll./IV. Finger), Kehlkopfsegel

- 2 x Kleinhirnhypoplasie (1 x bds. fehlende Bewe-
gungsaktivitdt der Beine, Kniegelenke fixiert)
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Abb. 13: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
congenitaler Hydrocephalie in Sachsen-Anhalt seit
2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit congenitalem Hydrocephalus pro 1.288 Gebore-
ne beobachtet.
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12.7

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

Im Berichtsjahrgang 2017 wurde in drei Fallen ein Holo-
prosencephalon gemeldet. Die berechnete Pravalenz von
1,7 pro 10.00 Geborene liegt bei dieser eher seltenen
Fehlbildung im berechneten Konfidenzintervall der Basis-
pravalenz (Zeitraum 2005 bis 2016: 1,6 pro 10.000 Gebo-
rene).

Die Gegenuberstellung mit den Daten aus anderen Regi-
stern im europédischen Netzwerk EUROCAT zeigt, dass
diese Pravalenz leicht oberhalb des berechneten Konfi-
denzintervalls fur den Zeitraum 2005 bis 2016 der
EUROCAT-Register liegt.

zusétzliche Angaben:

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

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Uibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: bds. Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalte und Nierendysplasie, Polydactylie (sechs Fin-
ger rechts, sechs Zehen links), tiefsitzenden Ohren,
kraniofacialer Dysmorphie

- Microcephalie, Hypophysen- und Nebennierenhypo-
plasie bei Fehlbildung des Hypothalamus, doppelter
Ureter rechts, Macroglossie, tiefsitzende Ohren,
Hypotelorismus, fehlendes Nasenseptum, verstriche-
nes Philtrum, hoher Gaumen, kraniofaciale Dysmor-
phie
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Abb. 14: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Arhinencephalie/Holoprosencephalie in Sachsen-
Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Arhinencephalie/Holoprosencephalie pro 6.010
Geborene beobachtet.
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12.8  Anophthalmie/Microphthalmie (Q11.0/Q11.1/Q11.2)

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Patau-Syndrom (Translokation) mit: bds. Lippen-Kie-
fer-Gaumenspalte, KlumpfuR und Polysyndactylie
links, Scalpdefekt, VSD, ASD II, bikuspidaler Aorten-
klappe, schmalem Thorax, tiefsitzenden Ohren

- Fraser Syndrom mit: Kehlkopffehlbildung mit blind
endendem Larynx, Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Nie-
renagenesie rechts, bds. hypoplastischen Daumen
und knocherner Syndactylie von Fingern, fehlender
Vagina, verschmolzenen Labien
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*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Prévalenz/10.000 Geborene P 12 18 06 06 00 23 06 00 12 06 06 22 11
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Fur das Berichtsjahr 2017 wurde diese sehr seltene Fehl- Abb. 15: Entwicklung der Préavalenz/10.000 Geborene bei
bildung in zwei Féllen berichtet. Die Jahrespravalenz fir Anophthalmie/Microphthalmie in Sachsen-Anhalt seit
2017 liegt mit 1,1 pro 10.000 Geborene im Bereich der 2005
berechneten Basispravalenz (Zeitraum 2005 bis 2016:
1,0 pro 10.000 Geborene). Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Anophthalmie/Microphthalmie pro 9.015 Gebo-
Im européischen Vergleich liegt die aktuelle Pravalenz rene beobachtet.

leicht oberhalb der oberen Konfidenzgrenze.

zusétzliche Angaben:
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12.9

kreisfreie Stadte:
4 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Anhalt-Bitterfeld

2 x Burgenlandkreis 6 4,8 T
1 x Harz

1 x Stendal

3,13 1,86 - 4,95
1,98 1,34-2,83
2,30 1,70 - 3,05

keine Angaben keine Angaben

Im Berichtsjahr 2017 wurde in zehn Fallen eine Microtie
Ubermittelt. Dabei waren vier Lebendgeborene auch im
Rahmen einer Atresie des kndchernen Gehérgangs von
einer einseitigen Schallleitungsstérung betroffen. In sie-
ben Fallen war die Microtie einseitig.

Die fur 2017 berechnete Pravalenz liegt mit 5,5 pro
10.000 Geborene hoher als die Vergleichswerte in den
letzten zwolf Jahren.

Eine Gegenuberstellung mit Daten aus europaischen Ver-
gleichsregistern ist leider nicht moglich. Hier wird nur die
viel seltenere Anotie erfasst, die flir Sachsen-Anhalt mit
zwei Fallen zuletzt in 2016 gemeldet wurde.

zusétzliche Angaben:

8 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes

bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x Spontanabort

8 x mannlich
2 x weiblich

9 x MCA
1 x isoliert

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

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Uibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: Arachnoidalzyste, Corpus-cal-
losum- und Septum-pellucidum-Agenesie, Trigonoce-
phalie, glockenférmigem Thorax, tiefsitzenden Ohren,
Microstomie, Flexionskontrakturen aller Finger,
Hypertelorismus, TintenldscherfiiRen

- Turner-Syndrom mit: praductaler Aortenisthmussteno-
se, Streak-Ovarien, Sattelnase, tiefsitzenden Ohren,
prominenter Klitoris

- Deletion eines Chromosomenteils (Karyotyp
46,XY,del(1)(p36)) mit: Microgyrie, VSD und hamody-
namisch nicht wirksamem PDA bei Reifgeborenem,
tiefsitzenden Ohren, KnickhackenfliRen, breiter
Nasenwurzel, kraniofacialer Dysmorphie, Sacralgriib-
chen

- DORYV, Pulmonalklappenatresie, VSD, ASD Il, Tri-
kuspidalinsuffizienz 1. Grades, hdmodynamisch nicht
wirksamer PDA bei Reifgeborenem, bds. nicht des-
cendierte Hoden, hoher Gaumen

- Striktur des knochernen Gehérganges und Schall-
leitungsstorung links (50-60 dB), VSD, bds. praauricu-
lares Anhéngsel

- Atresie des kndchernen Gehoérganges und Schall-
leitungsstorung links

- Atresie des kndchernen Gehoérganges und Schall-
leitungsstoérung rechts

- Striktur des kndchernen Gehdrganges und geringe
Schallleitungsstérung (20 dB) rechts

- cerebrale Zyste, auriculdres Anhangsel rechts
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Abb. 16: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Microtie/Anotie in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Microtie/Anotie pro 1.803 Geborene beobachtet.
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12.10 Fallot-Tetralogie (Q21.3)

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

Im Geburtsjahrgang 2017 wurden vier Kinder mit einer
Fallot-Tetralogie als komplexe Herzfehlbildung mit Pul-
monalstenose, VSD, reitender Aorta und Rechtsherzhy-
pertrophie gemeldet. Die berechnete Pravalenz fiir 2017
betragt 2,2 pro 10.000 Geborene. Sie liegt unter dem
Konfidenzintervall der berechneten Basispravalenz (Zeit-
raum 2005 bis 2016: 3,8 pro 10.000 Geborene).

Auch in der Gegenlberstellung mit Daten aus anderen
europdischen Registern ergibt sich ein Wert unterhalb
des Konfidenzintervalls.

zusétzliche Angaben:

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- kleinere, aber konfluente Arteria pulmonalis, partielle
Fehleinmindung der Lungenvenen links, Halbwirbel
links (BWK 5 und 10), PFO bei Friihgeborenem

- persistierende linke Vena cava superior, partielle
Fehleinmindung der Lungenvenen, PFO bei Reifge-
borenem
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Abb. 17: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Fallot-Tetralogie in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Fallot-Tetralogie pro 4.508 Geborene beobachtet.
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12.11

5,5 ©

kreisfreie Stadte:

3x Halle 3 '

Landkreise:

2 x Borde

2 x Salzlandkreis 7 5,5 4
2 x Stendal

1 x Wittenberg

- 5,40 3,67 - 7,66
- 3,90 2,97 - 5,03
- 431 3,47-530
3,32-357
3,44 1,48 S Portugal*
4,74 Basque Country
(Spain)**

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

Die Transposition der groflen Gefalte (TGA) wurde im
Berichtsjahr 2017 in zehn Fallen gemeldet. Die Pravalenz
fir 2017 betrug 5,5 pro 10.000 Geborene. Diese liegt
minimal Gber dem Konfidenzintervall der Basispravalenz
fir den Zeitraum 2005 bis 2016 mit 4,3 pro 10.000 Gebo-
rene.

Ein Vergleich mit den europédischen Daten ist nur einge-
schrankt moglich, da in der Pravalenzberechnung der
EUROCAT-Daten der Double outlet right ventricle
(DORYV, siehe auch Punkt 12.0) nicht mit einbezogen ist.

zusatzliche Angaben:

8 x Lebendgeborenes
2 x induzierter Abort

5 x mannlich
5 x weiblich

8 x MCA
2 x isoliert

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

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Uibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: Dextro-Transposition der
Aorta, VSD, Lippen-Kiefer-Gaumenspalte rechts,
Oesophagusatresie mit Fistel zur Trachea, sacraler
Spina bifida, Hufeisenniere, Flexionskontrakturen und
Brachydactylie der Finger an beiden Handen, tiefsit-
zenden Ohren

- Chromosomenduplikationen mit komplexen Rearran-
gements mit: CHARGE-Assoziation, Atresie der
Aorta, ASD, bikuspidaler Aortenklappe, ASD II, Oeso-
phagusatresie mit Fistel (Vogt IlIb), submukdser Gau-
menspalte, grofRer Septum-pellucidum-Zyste

- Microtie links, Pulmonalklappenatresie, VSD, ASD I,
Trikuspidalinsuffizienz 1.Grades, h&modynamisch
nicht wirksamer PDA bei Reifgeborenem, bds. nicht
descendierte Hoden, hoher Gaumen

- DORYV, VSD, ASD II, praductale Aortenisthmussteno-
se

- VSD, totale Fehleinmiindung der Lungenvenen, Azy-
gos-Kontinuation der Vena cava inferior
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Abb. 18: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Transposition der groBen Gefale in Sachsen-Anhalt
seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Transposition der groRen Gefalte pro 1.803
Geborene beobachtet.
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12.12 Linksherzhypoplasie-Syndrom (Q23.4)

zusétzliche Angaben:

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

Im Geburtsjahrgang 2017 wurde vier Falle mit Linksherz-
hypoplasie-Syndrom gemeldet. Die Préavalenz fir 2017
wurde mit 2,2 pro 10.000 Geborene berechnet. Sie liegt
im Konfidenzintervall der berechneten Basispravalenz
(Zeitraum 2005 bis 2016: 2,7 pro 10.000 Geborene).

Die Gegeniberstellung mit den europaweit ermittelten
Pravalenzen zeigt, dass die hier berechnete Pravalenz in
Sachsen-Anhalt fiir 2017 im mittleren Drittel der anderen
EUROCAT-Register bzw. auch im Konfidenzintervall der
berechneten Basispravalenz der EUROCAT-Register.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Shone-Komplex, Harnblasenhalsobstruktion, Mega-
ureter und DUP |V. Grades bds.

- VSD, tiefsitzende Ohren

- Trikuspidalinsuffizienz

4,0

3,0

20

Prévalenz/10.000 Geborene

0.0 5505 [ 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 12013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017
P23 29 23 50 29 | 06 24 | 29 | 06 29 46 33 22
BP| 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27

Abb. 19: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Linksherzhypoplasie-Syndrom in der Erfassungs-
region seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Linksherzhypoplasie-Syndrom pro 4.508 Gebo-
rene beobachtet.
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12.13 Aortenisthmusstenose (Q25.1)

kreisfreie Stadte:
2 x Halle 3 ’
1 x Magdeburg

58 ©

Landkreise:

3 x Anhalt-Bitterfeld

2 x Burgenlandkreis

3 x Borde 12 95 T
2 x Harz

1 x Salzlandkreis

1 x Stendal

3,10 - 6,84

5,49 4,37 - 6,80
5,27 4,40 - 6,31

3,74 - 4,01
3,87

1,06 Zagreb (Croatia)*
6,48 Styria (Austria)**

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

Im Geburtsjahrgang 2017 wurde die hdmodynamisch
relevante Aortenisthmusstenose in 15 Fallen gemeldet.
Die Pravalenz betragt 8,3 pro 10.000 Geborene. Sie liegt
Uber dem 12-Jahres-Konfidenzintervall der Basisprava-
lenz von 5,3 pro 10.000 Geborene.

In den Jahren 2008 und 2014 wurde im Vergleich auch
eine Pravalenz in diesem Bereich flir Sachsen-Anhalt
berechnet.

Die Gegenliiberstellung mit den européischen Vergleichs-
daten zeigt einen Maximalwert.

In elf Fallen (73,3%) war die Diagnose erst postnatal
gestellt worden. Nur in einem Fall trat die Aortenisthmus-
stenose isoliert auf. In der Trendanalyse (siehe Punkt
12.37) war kein signifikanter Anstieg im Verlauf der letz-
ten zwolf Jahre zu berechnen.

Die Aortenisthmusstenose ist im pranatalen Ultraschall
nur schwer zu detektieren.

Ende 2016 erfolgte die Einfiihrung des Neugeborenen-
Pulsoxymetrie-Screening auf kritische angeborene Herz-
fehler. Ob der Effekt schon in den Daten im Geburtsjahr-
gang 2017 diesen zusatzlichen Fokus widerspiegelt, muss
weiter untersucht werden. Leider liegen keine gesammel-
ten Daten zur Rate der positiven Screening-Befunde vor.

zusétzliche Angaben:

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

12 x mannlich
3 x weiblich

14 x MCA
1 x isoliert

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Turner-Syndrom mit: bds. Microtie, Streak-Ovarien,
Sattelnase, tiefsitzenden Ohren, prominenter Klitoris

- Hypoplastisches Linksherzsyndrom, Harnblasenhals-
obstruktion, Megaureter und DUP V. Grades bds.

- DORV, VSD, ASD I

- VSD, ASD II, Pulmonalklappenstenose, bikuspidale
Aortenklappe

- VSD, PFO bei Frihgeborenem, bds. Nierenhypopla-
sie, DUP Il. Grades rechts

- VSD

- Pulmonalklappenstenose, supravalvuldare Pulmona-
larterienstenose und PFO bei Reifgeborenem, Tri-
kuspidalinsuffizienz (1. Grades)

- Gefalring durch die anomale rechte subclaviculare
Arterie

- 2 x bikuspidale Aortenklappe (1 x bei hypoplastischer
Aorta)

- 2 x PFO bei Reifgeborenem (1 x bei Canalis atrioven-
tricularis communis)

- Koronarfistelung der linken Koronararterie zum rech-
ten Ventrikel, bds. DUP |. Grades

- Syndrom des Kindes einer Mutter mit gestationsbe-
dingtem Diabetes mellitus, bds. DUP I. Grades

10,0

8,0

6,0 —

4,0

2,0

Prévalenz/10.000 Geborene
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P 40 | 35 57 95 | 40 | 57 47 53 | 35 87 | 23 | 60
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Abb. 20: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Aortenisthmusstenose in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Aortenisthmusstenose pro 1.202 Geborene
beobachtet.
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12.14 Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (Q36./Q37.)

kreisfreie Stédte:
3 x Halle 4 7,4 )
1 x Magdeburg

Landkreise:

2 x Altmarkkreis
Salzwedel

2 x Anhalt-Bitterfeld

2 x Borde

1 x Harz 15 11,9 ©

2 x Jerichower Land

2 x Mansfeld-Stidharz

2 x Saalekreis

1 x Salzlandkreis

1 x Wittenberg

- 13,58 10,74 - 16,94
- 13,03 11,37 - 14,92
- 13,18 11,74 - 14,79
8,65 - 9,05
. 8,85 3,74 S Portugal*
13,38 N Netherlands**

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

Im Jahr 2017 wurden 19 Kinder mit Lippen- und Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte erfasst.
Die berechnete Pravalenz fiir 2017 betragt 10,5 pro
10.000 Geborene. Das Konfidenzintervall der Basisprava-
lenz fiir den Zeitraum 2005 bis 2016 von 13,2 pro 10.000
Geborene wird unterschritten.

Im Vergleich der EUROCAT-Daten wird das obere Konfi-
denzintervall der Basispravalenz der Jahre 2005 bis 2016
Uberschritten.

zusétzliche Angaben:

14 x Lebendgeborenes
1 x Lebendgeborenes
bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x Lebendgeborenes
nach 7 Lebenstagen verstorben
3 x induzierter Abort

11 x mannlich
8 x weiblich

13 x MCA
6 x isoliert

Es traten in 15 Fallen eine Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte,
in drei Fallen eine Oberlippen-Spalte und in einem Fall
eine Lippen-Kiefer-Spalte auf.

In 14 Fallen handelte es sich um eine einseitige (7 x links,
5 x rechts, 2 x 0. A.) und in drei Fallen um eine beidseiti-
ge Spaltbildung (2 x 0. A.).

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: Holoprosencephalie-Syndrom,
bds. Nierendysplasie, Polydactylie (sechs Finger
rechts, sechs Zehen links), tiefsitzenden Ohren, kra-
niofacialer Dysmorphie

- Edwards-Syndrom mit: Dextro-Transposition der
Aorta, VSD, Oesophagusatresie mit Fistel zur Tra-
chea, sacraler Spina bifida, Hufeisenniere, Flexions-
kontrakturen und Brachydactylie der Finger an beiden
Handen, tiefsitzenden Ohren

- Patau-Syndrom (Translokation) mit: Hydrocephalus
internus, Brachycephalie, Polydactylie an beiden
FiRen, tiefsitzenden Ohren

- Patau-Syndrom (Translokation) mit: Microphthalmie,
Klumpfu® und Polysyndactylie links, Scalpdefekt,
VSD, ASD Il, bikuspidaler Aortenklappe, schmalem
Thorax, tiefsitzenden Ohren

- Fraser Syndrom mit: Anophthalmie, Kehlkopffehlbil-
dung mit blind endendem Larynx, Nierenagenesie
rechts, bds. hypoplastischen Daumen und knécherner
Syndactylie von Fingern, fehlender Vagina, ver-
schmolzenen Labien

- ASD I, nicht hdmodynamisch wirksamer PDA bei
Reifgeborenem, Stenose der Arteria pulmonalis, Pla-
giocephalie, nicht descendierter Hoden rechts, Sublu-
xation des Huftgelenkes links, retardierte Huftreife
rechts, Plexuszyste

- einseitige Subluxation des Hiftgelenkes

- Hypoplasie der knéchernen Gehérgange und kombi-
nierte Schallleitungs- und -empfindungsstérung (bds.
70 dB), Arachnoidalzyste, kraniofaciale Dysmorphie,
auffallige Lidachsen, Sonnenuntergangsphanomen

- kombinierte Schallleitungs- und -empfindungsstérung
(bds. 50 dB)

- Schallleitungsstérung (bds. 45 dB), bds. retardierte
Huftreife, SichelfiRe

- Schallleitungsstoérung bds., retardierte Huftreife rechts

- Schallleitungsstérung rechts

18,0

15,0 __
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9,0

6,0

Prévalenz/10.000 Geborene

3,0

0.0 5605 2006 | 2007 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017

P 144 [ 135 154 106 87 149 11,2 147 | 147 93 | 165 142 105
BP 132 | 132 132 132 | 132 | 132 132 132 | 132 132 | 132 132 | 132

Abb. 21: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte in Sachsen-
Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Lippen- bzw. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte pro
949 Geborene beobachtet.
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12.15 Gaumenspalte (Q35.1/Q35.3/Q35.5/Q35.9)

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Chromosomenduplikationen mit komplexen Rearran-
gements mit: CHARGE-Assoziation, DORV, Atresie
der Aorta, ASD, bikuspidaler Aortenklappe, ASD II,
Oesophagusatresie mit Fistel (Vogt IlIb), grof3er Sep-
tum-pellucidum-Zyste

- Analatresie, Lidkolobom rechts, Lungenhypoplasie,
Malrotation des Kolons, kraniofaciale Dysmorphie,
tiefsitzende Ohren, mandibulére Retrognathie, Hygro-
ma colli cysticum

- Dandy-Walker-Syndrom mit: mandibularer Microgna-
thie, Micropenis, bds. Syndactylie Typ 1 (Il./Ill. Zehe)

- Schallleitungsstorung (rechts 70 dB)

12,0

10,0 __

%0 [

6,0

40

Prévalenz/10.000 Geborene

20

oo 2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 20 2016 | 2017
P 98 | 111 68 45 52 46 59 88 83 81 102 71 72
Bp 75 [ 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75

Abb. 22: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gaumenspalte in Sachsen-Anhalt seit 2005

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

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
In 13 Fallen war im Geburtsjahrgang 2017 eine Gaumen- mit Gaumenspalte pro 1.288 Geborene beobachtet.
spalte beobachtet worden. Das entspricht einer Pravalenz
fir 2017 von 7,2 pro 10.000 Geborene, die in den Gren-
zen des Konfidenzintervalls fiir die 12-Jahres-Basisprava-
lenz von 7,5 pro 10.000 Geborene liegt.

Wie in den Vorjahren liegt die Pravalenz in Sachsen-

Anhalt damit leicht oberhalb der europaischen Basispra-
valenz fir 2005 bis 2016.

zusatzliche Angaben:
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12.16 Choanalatresie (Q30.0)

Es handelt sich in beiden Fallen um eine komplexe Fehl-
bildungskombination, die CHARGE-Assoziation.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tibergeordnete Syndrome:

- Chromosomenduplikationen mit komplexen Rearran-
gements mit: DORV, Atresie der Aorta, ASD, bikuspi-
daler Aortenklappe, ASD II, Oesophagusatresie mit
Fistel (Vogt IlIb), submukdser Gaumenspalte, grolRer
Septum-pellucidum-Zyste

- Schallempfindungsstérung (rechts 50-70 dB, links
60-70 dB), Iriskolobom rechts, Netzhautkolobom,
Doppelanlage der rechten Niere, kraniofaciale Dys-
morphie, hoher Gaumen

40 | -

30

Diese Fehlbildung gehdrt zu den seltenen Fehlbildungen. w0 [ [ =] ” =

Eine Choanalatresie wurde im Berichtsjahr in zwei Féllen
gemeldet. Es werden die therapiebedurftigen Stenosen 00 | M
2005 | 2006 | 2007 | 2008 2009 | 20 2011 | 2012 | 2013 | 2014 2015 | 2016 2017

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

Préavalenz/10.000 Geborene

hier nicht mit aufgeflhrt (siehe die Definition Punkt 12.0). |§P 12 } ] } 00 } ] | 8 } 17 | 0 } ] } 0 } a1 | 1 } 22 | L1
Die Pravalenz fur 2017 wurde mit 1,1 pro 10.000 Gebore- T e
ne berechnet. Sie liegt im Konfidenzintervall der Basis- Abb. 23: Entwicklung der Prévalenz/10.000 Geborene bei
pravalenz (Zeitraum 2005 bis 2016: 1,0 pro 10.000 Gebo- Choanalatresie in Sachsen-Anhalt seit 2005

rene).

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet

Ein Vergleich mit den EUROCAT-Daten ist nicht moglich. mit Choanalatresie pro 9.015 Geborene beobachtet.

zusétzliche Angaben:
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12.17 Oesophagusatresie/-stenose/-fistel (Q39.0-Q39.4)

kreisfreie Stadte:
1 x Dessau-RoRlau
3 x Halle

Landkreise:

1 x Borde

1 x Mansfeld-Stidharz < A <
1 x Wittenberg

1,59 - 4,52

2,38 1,67 - 3,30
1,86 - 3,27
2,41-2,63
2,52 0,67 SE Ireland*

3,64 French West Indies
(France)**

N
4;
©

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

Die Oesophagusatresie wurde im Geburtsjahrgang 2017
in sieben Fallen gemeldet. Die Pravalenz fir 2017 betragt
3,9 pro 10.000 Geborene. Sie befindet sich oberhalb des
Konfidenzintervalls der 12-Jahres-Basispravalenz (Zeit-
raum 2005 bis 2016: 2,5 pro 10.000 Geborene).

Verglichen mit den EUROCAT-Daten liegt 2017 die Pra-
valenz in Sachsen-Anhalt im oberen Drittel der anderen
Register und ber dem berechneten Konfidenzintervall
der Basispravalenz 2005 bis 2016.

zusétzliche Angaben:

6 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

4 x mannlich
3 x weiblich

6 x MCA
1 x isoliert

Es handelt sich in drei Fallen um eine Atresie der Speise-
rohre mit Fistel zwischen der Luftréhre und der unteren
Speiserohrentasche (Typ Vogt llIb). In einem Fall wurde
keine Fistel detektiert und in zwei Fallen fehlen die Angaben
zu einer Fistel.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: Dextro-Transposition der
Aorta, VSD, Lippen-Kiefer-Gaumenspalte rechts,
sacraler Spina bifida, Hufeisenniere, Flexionskontrak-
turen und Brachydactylie der Finger an beiden Han-
den, tiefsitzenden Ohren

- Down-Syndrom mit: Duodenalstenose, Pancreas anu-
lare, VSD, ASD I, nicht hdmodynamisch wirksamem
PDA bei Frihgeborenem

- Chromosomenduplikationen mit komplexen Rearran-
gements mit: CHARGE-Assoziation, DORV, Atresie
der Aorta, ASD, bikuspidaler Aortenklappe, ASD I,
submukdser Gaumenspalte, groer Septum-pelluci-
dum-Zyste

- Duodenalstenose, Pancreas anulare, Tracheomala-
zie, ASD lI, persistierende linke Vena cava superior

- V8D, ASD II, KlumpfiRe

- VSD, Dextrokardie
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Prévalenz/10.000 Geborene
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Abb. 24: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel in Sachsen-Anhalt
seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Oesophagusatresie/-stenose/-fistel pro 2.576
Geborene beobachtet.
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12.18 Diinndarmatresie/-stenose (Q41.1/Q41.2/Q41.8/Q41.9)

zusétzliche Angaben:

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

Die Dunndarmatresie/-stenose wurde im Berichtsjahr in
sieben Fallen gemeldet. Die berechnete Préavalenz
betragt 3,9 pro 10.000 Geborene fiir das Jahr 2017. Sie
Uiberschreitet damit das berechnete Konfidenzintervall der
Basispravalenz (2005 bis 2016: 1,6 pro 10.000 Gebore-
ne). Die Héhe der Pravalenz wurde im 12-Jahres-Uber-
blick zuletzt nur im Jahr 2012 erreicht.

Auch in der Gegeniberstellung mit den EUROCAT-
Werten liegt sie Uber den Maximalwerten der Isle de la
Reunion (Frankreich).

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Fetopathia diabetica mit: Rectumatresie mit vestibula-
rer Fistel, Volvulus, Beckenniere rechts, Hepatome-
galie

- Corpus-callosum-Agenesie, Hydrocephalus internus

- Omphalocele

2,0 |

Prévalenz/10.000 Geborene

0.0 5605 T 2006 | 2007 | 2008 | 2009 [12010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017 |
Pl 17 12 23 |11 12 | 06 18 | 41 | 24 00 11 16 39
BP 16 16 16 16 16 | 16 16 | 1,6 16 16 16 16 16

Abb. 25: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Dinndarmatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt seit
2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Diinndarmatresie/-stenose pro 2.576 Geborene
beobachtet.
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12.19 Rectum- und Analatresie/-stenose (Q42.0-Q42.3)

kreisfreie Stadte:
1 x Halle 1

Landkreise:

2 x Saalekreis

1 x Salzlandkreis
1 x Wittenberg

4 32 N

- 3,38-7,25

- 5,29 4,20-6,58

- 5,22 4,35-6,26

3,10-3,35

. HE 1,38 S Portugal*
6,58 Styria (Austria)**

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

Im Geburtsjahrgang 2017 wurde eine Rectum- und Ana-
latresie/-stenose in fiinf Fallen gemeldet. Die Pravalenz
fiir 2017 betragt 2,8 pro 10.000 Geborene. Sie liegt deut-
lich unter dem Konfidenzintervall der Basispravalenz
(Zeitraum 2005 bis 2016: 5,2 pro 10.000 Geborene).

In Gegenliberstellung mit den EUROCAT-Daten liegt die
Pravalenz 2017 in Sachsen-Anhalt unter dem fiir die Basis-
pravalenz der letzten zwolf Jahre berechneten Konfidenz-
intervall.

zusétzliche Angaben:

4 x Lebendgeborenes
1 x induzierter Abort

2 x mannlich
3 x weiblich

4 x MCA
1 x isoliert

Es handelte sich um drei Falle einer Analatresie (2 x ohne
Fistel, 1 x mit Fistel) und zwei Félle einer Rectumatresie (mit
Fistel).

Nur in einem Fall trat die gastrointestinale Fehlbildung iso-
liert auf.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Fetopathia diabetica mit: Jejunum- und lleumatresie,
Volvulus, Beckenniere rechts, Hepatomegalie

- VATER-Assoziation mit: Rectumatresie mit Fistel Nie-
renagenesie links, ASD II, Naevus flammeus an lin-
kem Arm und Hand

- mediane Gaumenspalte, Lidkolobom rechts, Lungen-
hypoplasie, Malrotation des Kolons, kraniofaciale
Dysmorphie, tiefsitzende Ohren, mandibulédre Retro-
gnathie, Hygroma colli cysticum

- rechts multizystisch dysplastische Niere (Beckenniere)
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Abb. 26: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Rectum- und Analatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt
seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Rectum- und Analatresie/-stenose pro 3.606
Geborene beobachtet.
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12.20 Hoden, nicht descendiert (Q53.1-Q53.9)

kreisfreie Stédte:
2 x Halle 3 55 )
1 x Magdeburg

Landkreise:

5 x Anhalt-Bitterfeld

1 x Mansfeld-Stidharz 1 8,7 4
4 x Saalekreis

1 x Stendal

12,53 9,81-15,78
6,68 5,53 - 8,05
8,29 7,17 - 9,58

keine Angaben keine Angaben

Der nicht descendierte Hoden wurde bei reifgeborenen
Kindern in nur 14 Féllen gemeldet. Die berechnete Prava-
lenz fir 2017 liegt mit 7,8 pro 10.000 Geborene im Konfi-
denzintervall der Basispravalenz (Zeitraum 2005 bis
2016: 8,3 pro 10.000 Geborene).

Ein europdischer Vergleich ist nicht moglich. In der
EUROCAT-Erfassung wird der nicht descendierte Hoden
nicht gefiihrt.

zusétzliche Angaben:

14 x Lebendgeborenes

14 x mannlich

7 x MCA
7 x isoliert

Wissenschaftliche Auswertungen zeigen, dass von einer
grofen Dunkelziffer und liickenhaften Erfassung ausge-
gangen werden muss. Diese Anomalie ist nicht sicher
schon in der Geburtsklinik prasent.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Microtie links, DORV, Pulmonalklappenatresie, VSD,
ASD I, Trikuspidalinsuffizienz 1.Grades, hamodyna-
misch nicht wirksamer PDA bei Reifgeborenem, hoher
Gaumen

- Lippen-Kiefer-Gaumenspalte links, ASD II, nicht
hédmodynamisch wirksamer PDA bei Reifgeborenem,
Stenose der Arteria pulmonalis, Plagiocephalie, Sub-
luxation des Huftgelenkes links, retardierte Huftreife
rechts, Plexuszyste

- Duodenalstenose, Pancreas anulare, glandulare
Hypospadie

- Tuberdse Sklerose

- Nierenagenesie rechts, Megaureter und DUP V. Gra-
des links

- Links DUP Il. Grades, Megaureter und Uretermiin-
dungsstenose

- kndcherne Syndactylie an beiden Handen

18,0

Prévalenz/10.000 Geborene

2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017
F 173 | 94 63 | 28 | 58 | 74 | 47 9 139 | 63 82 78
BP

[2
94 | 83 |
83 | 83 83 | 83 | 83 | 83 83 83 83 | 83 83 | 83 | 83

Abb. 27: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
nicht descendierten Hoden in Sachsen-Anhalt seit
2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit nicht descendierten Hoden pro 1.288 Geborene
(663 Knaben) beobachtet.
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12.21

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

Fir die im Jahr 2017 gemeldeten 29 Kinder mit Hypospa-
die ergibt sich eine Pravalenz von 16,1 pro 10.000 Gebo-
rene. Das Konfidenzintervall der berechneten Basispra-
valenz flr 2005 bis 2016 wird damit unterschritten.

Im Vergleich mit den Daten der anderen EUROCAT-Regi-
ster liegt die Pravalenz in 2017 im unteren Drittel und das
Konfidenzintervall der européaischen Basispravalenz wird
unterschritten.

zusatzliche Angaben:

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

Es handelte sich in 22 Fallen (75,9%) um eine glandulére
Hypospadie, in einem Fall (3,4%) um eine Hypospadia
coronaria, in vier Fallen (13,9%) um eine penile Hypospadie
und in einem Fall (3,4%) um eine perineale Hypospadie.
Fir einen Fall (3,4 %) gab es keine ndheren Angaben zur
Hypospadie.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- partielle Trisomie 16q und partielle Monosomie 2 mit:
ASD I, KlumpfuRen, bds. Schallleitungsstérung, nicht
hédmodynamisch wirksam PDA bei Friihgeborenem

- Duodenalstenose, Pancreas anulare, bds. nicht des-
cendierte Hoden

- einseitige Nierenagenesie, Porencephalie, DUP I.
Grades

- Nierenagenesie links

- knoécherne Syndactylie und Hypoplasie der Finger
(Digit | - IV rechts und Il / Ill links), rechter Daumen
ohne Endglied, bds. Brachydactylie der Finger, bds.
Hydrocele

- ASD bei Reifgeborenem

Prévalenz/10.000 Geborene

2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017
P | 225 | 211 199 246 208 281 253 217 171 186 176 181 | 161
BP 213 | 213 | 21,3 21,3 | 21,3 213 | 213 213 21,3 213 | 213 213 213

Abb. 28: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Hypospadie in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Hypospadie pro 622 Geborene (320 Knaben)
beobachtet.
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12.22 Epispadie (Q64.0)

Die Epispadie wurde bei einem Kind gemeldet. Die Pra-
valenz fiir 2017 betragt 0,6 pro 10.000 Geborene. Sie liegt
im Konfidenzintervall der berechneten Basispravalenz fiir
2005 bis 2016 von 0,3 pro 10.000 Geborene.

Es handelt sich um eine sehr seltene Fehlbildung fiir die
keine EUROCAT-Vergleichsdaten vorliegen.

zusétzliche Angaben:

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
tibergeordnete Syndrome:
- DUP IV. Grades, ASD

12

1,0
08 |

06 |

04 | "
02 |
00

2005 2006 2007 2008 2009

Pl oo | 06 11| 00 00
BP 03 | 03 03

Prévalenz/10.000 Geborene
|

[2010 | 2011 [ 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017
06 00 00 00 00 00 | 11 06
03 03 03 03|03 0303 03 03 03

Abb. 29: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Epispadie in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Epispadie pro 18.030 Geborene (9.283 Knaben)
beobachtet.
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12.23 Indifferentes Geschlecht (Q56.)

zuséatzliche Angaben:

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Streak-Ovarien, Aplasie des Uterus, kraniofaciale
Dysmorphie, tiefsitzende Ohren, Hypertelorismus,
breite Nasenwurzel, mandibuldre Retrognathie, pro-
minentes SteilRbein, Thymushypoplasie

- Streak-Ovar rechts, prominente Klitoris

18

1.6

L

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

Prévalenz/10.000 Geborene
°
3

In zwei Fallen wurde fiir 2017 ein indifferentes Geschlecht

gemeldet. Die berechnete Jahresprévalenz liegt mit 1,1 o

pro 10.000 Geborene im Konfidenzintervall der Basispra- 00 5605 [ 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2071 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017
. . F 06 06 |06 00| 00|06 00 12 06 12 11 16 11
valenz (Zeitraum 2005 bis 2016: 0,7 pro 10.000 Gebore- BP 07 | 07 | 07 07 | 07 07 07|07 07 07|07 07 07

ne).
) Abb. 30: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei

In Gegeniiberstellung der EUROCAT-Daten liegen wir im indifferentem Geschlecht in Sachsen-Anhalt seit 2005

oberen Drittel der betrachteten EUROCAT-Register im

Zeitraum 2005 bis 2016. Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
Ein guter statistischer Vergleich oder gar eine Trendbe- mit indifferentem Geschlecht pro 9.015 Geborene
rechnung ist nicht méglich. beobachtet.
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12.24 Potter-Sequenz (Q60.6)

Dabei wurde in einem Fall eine bilaterale Nierenagenesie, in
zwei Fallen funktionslose multizystisch-dysplastische Nie-
ren und in zwei Fallen bei einseitiger Nierenagenesie eine
hypoplastische funktionslose Niere auf der Gegenseite dia-
gnostiziert. Die Potter-Sequenz ist die Doméne des prana-
talen Ultraschalls und so wurden alle Félle bereits pranatal
detektiert.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tibergeordnete Syndrome:

- Meckel-Gruber-Syndrom mit: Situs inversus, Hexa-
dactylie

- kraniofaciale Dysmorphie, Uberlappende Finger
rechts, mandibulédre Retrognathie und Micrognathie

50 | _

4,0 +

30 |

Prévalenz/10.000 Geborene

*I** Zentren mit niedrigster bzw. héchster Pravalenz/10.000 Geborene 00 s | N | D | R | IR | R BN | A | e |
P|lo6 | 1,2 06 28 29 | 23 24 12 35 | 46 23 49 28
BP| 24 | 24 | 24 | 24 24 | 24 24 | 24 | 24 | 24 24 24 24

Die bilateral funktionslosen Nieren im Sinne einer Potter-

Sequenz wurden im Berichtsjahr in fiinf Féllen gemeldet. Abb. 31: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Das entspricht einer Préavalenz fiir 2017 von 2,8 pro Potter-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2005

10.000 Geborene. Sie liegt im Konfidenzintervall der

Basispravalenz der letzten zwolf Jahre. Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet

mit Potter-Sequenz pro 3.606 Geborene beobachtet.
zusétzliche Angaben:
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12.25 Nierenagenesie, einseitig (Q60.0/Q60.2)

Diese Fehlbildung hat insgesamt eine sehr gute Prognose.
Es war 5-mal die linke Niere und dreimal die rechte Niere
betroffen, in einem Fall liegen keine detaillierten Angaben

Kindern festgestellt. Die Pravalenz fiir das Berichtsjahr
betrégt 5,0 pro 10.000 Geborene. Sie liegt auf der unteren
Konfidenzintervall-Grenze fiir die berechnete Basisprava-
lenz von 5,9 pro 10.000 Geborene. (Zeitraum 2005 bis
2016).

vor.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
Uibergeordnete Syndrome:

Fraser Syndrom mit: Anopthalmie, Kehlkopffehlbil-
dung mit blind endendem Larynx, Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte, bds. hypoplastischen Daumen und kno-
cherner Syndactylie von Fingern, fehlender Vagina,
verschmolzenen Labien

VATER-Assoziation mit: Rectumatresie mit Fistel,
ASD I, Naevus flammeus an linkem Arm und Hand
Porencephalie, glanduldre Hypospadie, DUP |. Gra-
des

penile Hypospadie

Megaureter und DUP V. Grades links, nicht descen-
dierter Hoden rechts

rechts Megaureter, DUP lll. Grades und Uretermin-
dungsstenose

2 x hyperplastische Niere (1 x rechts, 1 x links)

Prévalenz/10.000 Geborene

10,0

8,0

6,0

4,0

20

00 2005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017
P 35 70 51 95 52 57 | 76 94 | 53 | 64 | 46 22 50
BP 59 59 59 59 59 59 59 59 | 59 | 59 | 59 59 59

Abb. 32: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei

einseitiger Nierenagenesie in Sachsen-Anhalt seit
2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit einseitiger Nierenagenesie pro 2.003 Geborene
beobachtet.
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12.26 Zystennieren (Q61.1-Q61.9)

Diese Fehlbildungsgruppe der Zystennieren ist eine sehr
inhomogene Gruppe, die verschiedenste Krankheitsbilder
einschlie3t (siehe Punkt 12.0).

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: Holoprosencephalie, bds. Lip-
pen-Kiefer-Gaumenspalte, Polydactylie (sechs Finger
rechts, sechs Zehen links), tiefsitzenden Ohren, kra-
niofacialer Dysmorphie

- Caudales Regressionssyndrom mit: Os sacrum, Age-
nesie, bds. Verbiegung der langen Beinknochen,
VSD, persistierendem rechten Aortenbogen, DUP

- Analatresie, Beckenniere rechts

- ASD Il, VSD, DUP I. Grades, Hernia inguinalis links

- Aortenklappen - und Mitralklappeninsuffizienz

- VSD

- Hydronephrose links

12,0
10,0 i ]
g 8,0 [m|
8
§ 6,0
Es wurden in vier Fallen beidseitige und in sieben Fallen S
einseitige Zystennieren im Berichtsjahr gemeldet. Das &
ergibt fir 2017 eine berechnete Pravalenz von 6,1 pro i 20
10.000 Geborene. Sie liegt im Konfidenzintervall der
Basispravalenz (Zeitraum 2005 bis 2016: 7,5 pro 10.000 O S I ) S E D E R e o I
Geborene) P 1110 94 91 | 39 81 103 94 47 | 35 | 93 | 57 60 | 61
. B 75 [ 75 [ 75 [ 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75 | 75
Vergleichsdaten aus dem EUROCAT-Netzwerk stehen Abb. 33: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
nicht zur Verfugung Zystennieren in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet

2usatzliche Angaben: mit Zystennieren pro 1.639 Geborene beobachtet.
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12.27 Ekstrophie der Harnblase (Q64.1)

08 -
06 -

|

02

Prévalenz/10.000 Geborene

201

a

2016 | 2017
11 00
04 | 04

0.0 5605 | 2006 [ 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014
P 12 00 00 00| 06| 00 00 12 00 06
BP 04 | 04 | 04 04 | 04 04 04 04 04 | 04

e

0,0
04

Abb. 34: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Ekstrophie der Harnblase in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt kein
Kind/Fet mit Ekstrophie der Harnblase beobachtet.

Im Geburtsjahrgang 2017 wurde kein Fall einer Ekstro-
phie der Harnblase gemeldet. Es handelt sich um eine
seltene Fehlbildung deren Basispravalenz fiir 2005 bis
2016 bei 0,4 pro 10.000 Geborene liegt.
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12.28 Préaaxiale Polydactylie (Q69.1/Q69.2)

Die Polydactylie ist eine Fehlbildung mit einer insgesamt
guten Prognose, wenn sie nicht im Rahmen von komplexen
Fehlbildungssyndromen oder -assoziationen auftritt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- Polysyndactylie mit: knécherner Syndactylie von Fin-
gern (Digit Il / Il und IV / V links und Il / lll rechts),
akzessorischem Finger links, hypoplastischer Tibia,
Fibula und Humerus links, Kardiomegalie, Blepharo-
phimose bds., Klumpfuf? links

8,0

1nl

2,0 |

Prévalenz/10.000 Geborene

Im Geburtsjahrgang 2017 wurde bei drei Fallen eine pré' 00 2005 [ 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017
axiale Polydactylie gemeldet. Die fiir 2017 berechnete [ Baamlnasle o8 Bsiinian s an|es oniscaninasnlscun e som Rianinse
Pravalenz von 1,7 pro 10.000 Geborene unterschreitet

die Basispravalenz (Zeitraum 2005 bis 2016: 3,9 pro Abb. 35: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
10.000 Geborene). praaxialer Polydactylie in Sachsen-Anhalt seit 2005
Daten aus dem EUROCAT Netzwerk stehen zum Ver- Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
gleich nicht zur Verfiigung. mit praaxialer Polydactylie pro 6.010 Geborene

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

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
- iibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom

- Down-Syndrom
- Fraser Syndrom
- Wiedemann-Beckwith-Syndrom

- partielle Trisomie 4 und partielle Monosomie 15

- Turner-Syndrom

- Potter-Sequenz

- Polysyndactylie mit: knécherner Syndactylie von Fin-
gern (Digit Il / Il und IV / V links und Il / Ill rechts),
akzessorischem Finger, Daumen und Grof3zehen
links, Kardiomegalie, Blepharophimose bds., Klump-

_ fuld links

- glanduldre Hypospadie, bds. knécherne Syndactylie

und Brachydactylie der Finger, bds. Hydrocele

- bds. Lungenhypoplasie, bds. Uberlappende Finger,
flaches Hinterhaupt, Hygroma colli cysticum, breite
Nasenwurzel, tiefsitzende Ohren

- KlumpfuR links, Hdmangiom

14,0 _
12,0 -
g 10,0 ]
§ 50 In| [ 0
3 6,0
3
*[** Zentren mit niedrigster bzw. hochster Pravalenz/10.000 Geborene § 40
o
& 20
Im Geburtsjahrgang 2017 wurden 16 Falle einer Redukti- 0
onsfehlbildung der Extremitaten gemeldet. Die berechne- e e e L e e e e e o
te Jahrespravalenz betragt 8,9 pro 10.000 Geborene. Sie Eealedlenloaon. 0n. B8 . 0n . GalealenGnles
liegt an der oberen Konfidenzintervall-Grenze der berech- Abb. 36: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
neten Basispravalenz der letzten zwolf Jahre (Zeitraum Reduktionsfehlbildungen insgesamt in Sachsen-
2005 bis 2016: 8,2 pro 10.000 Geborene). Anhalt seit 2005
Insgesamt gibt es in Sachsen-Anhalt keinen Anhalt fiir
eine auffallige zeitliche oder drtliche Haufung. Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
. ) mit Reduktionsfehlbildungen der Extremitdten pro
In der Gegenliberstellung mit den europaischen Ver- 1.127 Geborene beobachtet

gleichsdaten von EUROACT zeigt sich, dass die Prava-
lenz im oberen Drittel der Register liegt.

- | -

6
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12.30 Zwerchfellhernie (Q79.0/Q79.1)

zusétzliche Angaben:

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

Im Berichtsjahr wurde die Zwerchfellhernie in sechs Fal-
len gemeldet. Die Pravalenz fiir 2017 betragt 3,3 pro
10.000 Geborene. Sie liegt leicht tiber der oberen Konfi-
denzintervall-Grenze der Basispravalenz (Zeitraum 2005
bis 2016: 2,3 pro 10.000 Geborene).

Die Basispravalenz der europaischen Vergleichsregister
liegt im Bereich der fiir Sachsen-Anhalt berechneten
Basispravalenz und liberdeckt aber einen geringen Tole-
ranzbereich.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

Ubergeordnete Syndrome:

- groRer Lebertumor mit intrathorakaler Herniation
rechts

50

4,0 |

3,0

2,0 |

Prévalenz/10.000 Geborene

1,0

0’072005 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017 |
P| 17 29 34 45 35 | 23 18 | 18 | 18 17 23 05 33
BP| 23 | 23 | 23 | 23 | 23 | 23 | 23 | 23 [ 23 | 23 | 23 | 23 | 23

Abb. 37: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Zwerchfellhernie in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Zwerchfellhernie pro 3.005 Geborene beobach-
tet.
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12.31 Omphalocele (Q79.2)

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: zystischer Fibrose, Dandy-
Walker-Syndrom, Meckel-Divertikel, doppelseitiger
Hernia inguinalis, Corpus-callosum-Agenesie, Macro-
cephalie, Trikuspidalinsuffizienz, Mitralklappeninsuffi-
zienz, nicht hdmodynamisch wirksamem PDA bei
Reifgeborenem

- Edwards-Syndrom mit: gemeinsamem Ventrikel

- Triploidie mit: Hydrothorax, VSD

- Wiedemann-Beckwith-Syndrom mit: Klumphand, feh-
lendem Radius und hypoplastischem Daumen rechts,
Duodenalatresie, Hepatomegalie

- lleumatresie

- Trikuspidalinsuffizienz, Pulmonalklappenatresie

- persistierender Ductus omphaloentericus, Diinndar-
madhasion, PFO bei Reifgeborenem

6,0 |

50 _

40

3,0

Prévalenz/10.000 Geborene

12005 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 |
P52 |35 |34 | 17 | 1,7 [ 29 | 35 | 1.8 | 35 |
BP[ 33 [ 33 | 33 | 33 [ 33 | 33 | 33 | 33 | 33 |

N

4 [ 2015 | 2016 | 2
52 | 23 | 49 61
33 [ 33 | 33 | 33

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

Die Omphalocele wurde im Geburtsjahrgang 2017 in elf
Fallen gemeldet. Die Pravalenz fir 2017 betragt 6,1 pro
10.000 Geborene. Sie liegt lber der berechneten Basis-
pravalenz der letzten zwolf Jahre (Zeitraum 2005 bis
2016: 3,3 pro 10.000 Geborene). Sie ist die hochste Pra-
valenz im 12-Jahres-Vergleich.

Es erfolgt eine weitere Evaluation der Falle und Beobach-
tung des Pravalenzverlaufes.

Abb. 38: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Omphalocele in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Omphalocele pro 1.639 Geborene beobachtet.

Der Vergleich mit den EUROCAT-Daten zeigt die Prava-
lenz im Bereich kurz unterhalb der Préavalenz der Zentren
mit maximaler Pravalenz (French West Indies, Frank-
reich).

zusétzliche Angaben:
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12.32 Gastroschisis (Q79.3)

zusétzliche Angaben:

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

tbergeordnete Syndrome:

- caudales Regressionssyndrom mit: durch Knochen-
fehlbildungen hevorgerufene Skoliose, Verbiegung
der langen Beinknochen

6,0

50

4,0 -

3,0

2,0 |

Prévalenz/10.000 Geborene

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

1,0 4
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Im Geburtsjahrgang 2017 wurde die Gastroschisis in vier o | . 2 | 0 } o | o } o | . } o | T } o | o } L | a
| 40 40 | 40 40 | 40 | 40 | 40 40 | 40 40

Fallen gemeldet. Die berechnete Préavalenz fiir 2017 BP 40 | 40 | 40
betragt 2,2 pro 10.000 Geborene. Sie liegt unterhalb des
Konfidenzintervalls der 12-Jahres-Basispravalenz (Zeit-
raum 2005 bis 2016: 4,0 pro 10.000 Geborene).

Abb. 39: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Gastroschisis in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet

Die Jahrespravalenz in Sachsen-Anhalt befindet sich wie . .
P mit Gastroschisis pro 4.508 Geborene beobachtet.

im Vorjahr unter dem Konfidenzintervall der européischen
Basispravalenz fiir den Zeitraum 2005 bis 2016.

Auch in den EUROCAT-Daten zeigt sich ein tendenziell
fallender Trend der Pravalenz nach der zuvor auffallend
hohen Pravalenz der Vorjahre.

Im wissenschaftlichen Fokus von EUROCAT steht derzeit
der Einfluss vom Rickgang der Teenager-Schwanger-
schaften auf die fallende Pravalenz, da das geringe Mut-
teralter ein bekannter Risikofaktor ist.
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12.33 Prune-belly-Sequenz (Q79.4)

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA):

- Omphalocele, tiefsitzende Ohren, Megazystis

- bds. Megaureter und DUP, Urethralstenose, bds. Lun-
genhypoplasie, Megazystis

30

25

” T | | R

05
0’072005 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 2011 2012 2013 | 2014 | 20 2016 | 2017

P17 [ 00 00 00 12 06 2 12 00 | 12 | 06 | 05 11
BP 08 08 08 08 08 08 08 08 08 08 08 08 08

Prévalenz/10.000 Geborene

Abb. 40: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Prune-belly-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Prune-belly-Sequenz pro 9.015 Geborene beob-
achtet.

Im Berichtsjahr wurde die Prune-Belly-Sequenz in zwei
Fallen gemeldet. Die Pravalenz fir 2017 wurde mit 1,1
pro 10.000 Geborene berechnet. Sie liegt im Konfidenzin-
tervall der Basispravalenz fiir 2005 bis 2016 von 0,8 pro
10.000 Geborene.

EUROCAT-Vergleichsdaten liegen fiir diese seltene kom-
plexe Fehlbildung nicht vor.

zusétzliche Angaben:
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12.34 Down-Syndrom - Trisomie 21 (Q90.)

kreisfreie Stadte:

1 x Dessau-Roflau
7 x Halle

4 x Magdeburg

12 22,2 ©

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

- 20,89 17,55 - 24,81

- 16,33 14,46 - 18,44

- 17,59 15,91 - 19,44

22,85 - 23,50

. = 9,50 S Portugal*
41,79 Paris (France)**

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

Fir den Geburtsjahrgang 2017 wurden 38 Falle mit Triso-
mie 21 gemeldet. Die Pravalenz betrug also 21,1 pro
10.000 Geborene fiir 2017. Sie liegt oberhalb des Konfi-
denzintervalls der Basispravalenz fiir den Zeitraum 2005
bis 2016 von 17,6 pro 10.000 Geborene.

Nach der héchsten Pravalenz in 2003 liegt die Jahrespra-
valenz 2017 wieder im Bereich der Jahre 2006, 2008 und
2010. Der Minimalwert im 12-Jahres-Verlauf war 2005 zu
verzeichnen.

Im Vergleich mit den EUROCAT-Daten zeigt sich die Pra-
valenz fiir 2017 noch unter dem Bereich des Konfidenzin-
tervalls der Basispravalenz der Daten der EUROCAT-
Register.

zusétzliche Angaben:

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

22 x mannlich
14 x weiblich
2 x keine Angabe

13 x MCA
25 x isoliert

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA):

- Brachycephalie, Verkirzung der Arme und Beine,
Brachydactylie der Finger und Uberlappende Zehen
bds.

- Dandy-Walker-Syndrom mit: AVSD, VSD, Pulmonal-
klappenstenose, PFO bei Friihgeborenem, Hydrocele
links

- Oesophagusatresie, Duodenalstenose, Pancreas
anulare, VSD, ASD II, nicht hdmodynamisch wirksa-
mer PDA bei Friihgeborenem

- Prader-Willi-Syndrom mit: VSD, ASD Il, nicht hamody-
namisch wirksamem PDA bei Friihgeborenem, Ventri-
kelasymmetrie

- VSD, ASD bei Reifgeborenem

- Canalis atrioventricularis communis, PFO bei Reifge-
borenem, Pulmonalklappenstenose, persistierende
linke Vena cava superior, Tranengangsstenose
rechts, bds. Brachydactylie

- Canalis atrioventricularis communis, Hypoplasie der
Aorta, Klumpful® links, bds. Varusdeformitdaten der
FiRe

- Canalis atrioventricularis communis

- PFO bei Reifgeborenem

- Duodenalstenose

- nicht hdmodynamisch wirksamer PDA bei Friihgebo-
renem, ASD I, Schallleitungsstoérung rechts

- Schallempfindungsstérung (rechts 50 dB)

- Schallleitungsstérung (bds.30-35 dB), Epilepsie

15,0

Pravalenz/10.000 Geborene

5,0

0.0 5605 T 2006 | 2007 | 2008 | 2009 [ 12010 [ 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2
P 121 211 165 201 156 218 | 17,1 | 147 | 254 | 197 | 148 131 | 21,1
BP 17,6 | 176 176 176 176 176 176 176 | 176 | 176 | 176 176 | 176

Abb. 41: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Down-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Down-Syndrom (Trisomie 21) pro 474 Geborene
beobachtet.
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12.35 Patau-Syndrom - Trisomie 13 (Q91.4-Q91.7)

zusétzliche Angaben:

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

Im Geburtsjahr 2017 wurden drei Falle mit Trisomie 13
gemeldet. Die Pravalenz fiir 2017 wurde mit 1,7 pro
10.000 Geborene berechnet. Sie liegt minimal oberhalb
des Konfidenzintervalls der Basispravalenz fiir den Zeit-
raum 2005 bis 2017 von 1,1 pro 10.000 Geborene.

Fir die Gegenuberstellung mit den EUROCAT-Daten ist
eine Unterschreitung des Konfidenzinterfalls der Basis-
pravalenz der europaischen Vergleichsregister festzustel-
len.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA):

- Microphthalmie, bds. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte,
Klumpfull und Polysyndactylie links, Scalpdefekt,
VSD, ASD I, bikuspidale Aortenklappe, schmaler
Thorax, tiefsitzende Ohren

- Hydrocephalus internus, Brachycephalie, Lippen-Kie-
fer-Gaumenspalte links, Polydactylie an beiden
FiRen

= fow T =~ T % | [l

05 -

—

Prévalenz/10.000 Geborene

00 5605 [ 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 2010 | 2011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 2016 | 2017 |
Pl 06 23 11 06 12 | 11 12 | 06 | 12 06 17 11 17
BP[ 14 [ 14 | 14 | 1 [ [ [ 14 [ 14 [ [ [ [ 10 | 1A

Abb. 42: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Patau-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Patau-Syndrom (Trisomie 13) pro 6.010 Gebo-
rene beobachtet.
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12.36 Edwards-Syndrom - Trisomie 18 (Q91.0-Q91.3)

kreisfreie Stidte:
1 x Halle 6 11,1 T
5 x Magdeburg

Landkreise:

1 x Borde

1 x Mansfeld-Stidharz < A N
1 x Stendal

- 4,35 2,82-6,42
- 3,57 2,68 - 4,66
- 3,79 3,00-4,72
5,45-577
5,61 *
1,17 Wielkopolska (Poland)
13,67 Paris (France)**

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

Fir das Berichtsjahr wurden neun Félle einer Trisomie 18
gemeldet. Die Pravalenz fir den Geburtsjahrgang 2017
wurde mit 5,0 pro 10.000 Geborene berechnet. Diese liegt
oberhalb des Konfidenzintervalls der 12-Jahres-Basispra-
valenz von 3,8 pro 10.000 Geborene.

Im européischen Vergleich befindet sich die Jahresprava-
lenz in Sachsen-Anhalt leicht unter dem Konfidenzinter-
vall der Basispravalenz der EUROCAT-Vergleichsdaten.
Die minimalen und maximalen Werte der EUROCAT-
Register liegen auffallend weit auseinander.

zusétzliche Angaben:

1 x Lebendgeborenes

bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x Lebendgeborenes

nach 7 Lebenstagen verstorben
6 x induzierter Abort
1 x Totgeburt

4 x mannlich
5 x weiblich

7 x MCA
2 x isoliert

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA):

- zystische Fibrose, Dandy-Walker-Syndrom, Omphalo-
cele, Meckel-Divertikel, Corpus-callosum-Agenesie,
Macrocephalie, Trikuspidalinsuffizienz, Mitralklappen-
insuffizienz, nicht hdmodynamisch wirksamer PDA bei
Reifgeborene

- Holoprosencephalie, bds. Lippen-Kiefer-Gaumenspal-
te und Nierendysplasie, Polydactylie (sechs Finger
rechts, sechs Zehen links)

- Dextro-Transposition der Aorta, VSD, Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte rechts, Oesophagusatresie mit Fistel
zur Trachea, sacrale Spina bifida, Hufeisenniere, Fle-
xionskontrakturen und Brachydactylie der Finger an
beiden Handen

- bds. Microtie, Arachnoidalzyste, Corpus-callosum-
und Septum-pellucidum-Agenesie, Trigonocephalie,
glockenférmiger Thorax, tiefsitzende Ohren, Micro-
stomie, Flexionskontrakturen aller Finger, Hypertelo-
rismus, TintenldscherfiiRe

- Omphalocele, gemeinsamer Ventrikel

- fehlender Radius links (Klumphand)

- Herzfehlbildung

6,0

4,0

3.0

2,0

Prévalenz/10.000 Geborene

0.0 5605 | 2006 | 2007 | 2008 | 2009 | 20 12011 | 2012 | 2013 | 2014 | 2015 | 201
P40 | 23 34 45 46 57 35 35 29 | 35 28 4
BP| 38 | 38 38 38 38 38 38 38 38 | 38 38 | 3

Abb. 43: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geborene bei
Edwards-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2005

Im Jahr 2017 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Edwards-Syndrom (Trisomie 18) pro 2.003
Geborene beobachtet.
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12.37

In den Kapiteln 12.1 bis 12.36 wird Uiber das Auftreten von
36 vom ICBDSR (International Clearinghouse for Birth
Defects Surveillance and Research) weltweit eindeutig
definierten Indikatorfehlbildungen (Kapitel 12.0) berichtet.
Das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt bietet damit
die Voraussetzung flr eine Bewertung der Fehlbildungs-
haufigkeit mit zeitlichem und réumlichem Bezug und
ermdglicht das Erkennen von Trends und von Clustern.

Von einer Indikatorfehlbildung waren 2017 250 Geborene
betroffen. 176 (70,4 %) davon kamen lebend zur Welt. In
den Jahren von 2005-2016 lag der Anteil der Lebendge-
borenen stets hoher (& 76,6 %, maximal 81,2 %). Im Jahr
2017 wurden bei zwei Totgeborenen und vier Spontanab-
orten ab der 16. SSW Indikatorfehlbildungen verzeichnet.
Zusammengenommen entspricht ihr Anteil (2,4 %) dem
Mittel Gber den Berichtszeitraum (2,4 %). Der Anteil der
induzierten Aborte (27,2 %, 68) erreichte 2017 einen
Maximalwert. Uber die Jahre (2005-2016: 20,9 %) ist ein
Anstieg zu erkennen. Nach 2005 bis 2007 lag der Anteil
der induzierten Aborte an Geborenen mit Indikatorfehlbil-
dungen deutlich unter 20 %.

Bei den 250 von einer Indikatorfehlbildung betroffenen
Geborenen wurden insgesamt 313 Indikatorfehlbildungen
festgestellt. Eine isolierte Indikatorfehlbildung wiesen 122
Geborene auf. 128 Geborene hatten mehrere Fehlbildun-
gen, 42 davon hatten zwischen zwei und funf Indikator-
fehlbildungen.

kreisfreie Stadte 1,44
Landkreise 1,36

- 1,58 1,48 - 1,69
- 1,35 1,30 - 1,41
- 1,42 1,37 1,47

Bei 1,39 % aller Geborenen traten 2017 Indikatorfehlbil-
dungen auf. Der Wert liegt im Konfidenzintervall der Gber
die Jahre 2005-2016 berechneten Basispravalenz (1,42 %,
Kl 1,37 bis 1,47). Im Vorjahr ergab sich mit 1,32 % der
Geborenen der niedrigste Wert der letzten 20 Jahre.

Die Gegenlberstellung der beobachteten Pravalenzen
von Landkreisen und kreisfreien Stadten ergibt regelma-
Rig, so auch 2017, in den Landkreisen niedrigere Werte
als in den kreisfreien Stadten (2017: 1,36 % vs. 1,44 %).
Wahrend sich die aktuelle Pravalenz der Landkreise 2017
wieder im Konfidenzintervall (2005-2016: 1,35 %, Kl 1,30
bis 1,41) zeigt, liegt die Prévalenz in den kreisfreien Stad-
ten leicht unter der Basispravalenz (2005-2016: 1,58 %,
Kl 1,48 bis 1,69).

Indikatorfehlbildungen, insgesamt

25

20

Prozent

05

00

2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017

O Stadte OLandkreise

Abb. 44: Indikatorfehlbildungen gesamt (2005 bis 2017), Ver-
gleich der Haufigkeit ihres Auftretens (in %) in den
kreisfreien Stadten und Landkreisen

Das Ziel der hier vorgestellten Trendanalyse ist es, langfri-
stige Tendenzen bezlglich des Auftretens von Fehibil-
dungen sichtbar zu machen. Im aktuellen Bericht wird
dabeiliber den Zeitraum von 2005-2017 die Starke und
Orientierung der Veranderungen der Indikatorfehlbil-
dungspravalenzen untersucht.

Die Trendabschatzung wird dabei nur fir Indikatorfehlbil-
dungen durchgefihrt, bei denen der Erwartungswert min-
destens fiinf und der Beobachtungswert jedes einge-
schlossenen Jahres mindestens zwei ist. Somit zeigt die
Abbildung 45 auf Seite 65 die geschatzten durchschnittli-
chen prozentualen Verdnderungen der Jahrespravalenz
nur von den Indikatorfehlbildungen, fiir die diese Anfangs-
bedingung gilt. Mathematische Grundlage der Analyse
bildet die binar-logistische Regression auf der Basis des
Maximum-Likelihood-Verfahrens.

Das Malf fiir die Starke und Ausrichtung der prozentualen
jahrlichen Verdnderung 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 zu 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 fiir 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 ist bei Neuralrohrdefekten, Spina
bifida und nicht descendierten Hoden zu erkennen.

Ein Wahrscheinlichkeitswert von p < 0,05 flir den linearen
Anteil und p > 0,01 flir den nichtlinearen Anteil bedeutet,
dass der lineare Anteil dominiert und der nichtlineare
Anteil vernachlassigbar ist. Der beobachtete Trend ist,
entsprechend des Regressionskoeffizienten B, signifikant.

(2]

4



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2017

Ein signifikant ansteigender Trend ist im Berichtszeitraum
fiir die Microcephalie (+9,08 %, Kl 3,12 % bis 16,27 %) zu
beobachten. Ein signifikant sinkender Trend, gemaf einem
negativen Regressionskoeffizienten B und einem nicht
wirksamen nichtlinearen Anteil, ist bei der Rectum- und
Analatresie/-stenose, der Hypospadie, den Zystennieren
und der Praaxialen Polydactylie zu beobachten.

Bei den anderen dargestellten Indikatorfehlbildungen kann der
Trend weder signifikant positiv noch negativ bewertet werden:
Da der Chi-Quadrat-Test fiir die lineare sowie fur die nichtlinea-
re Komponente jeweils Wahrscheinlichkeitswerte von p > 0,05
ergibt, kann keine Entscheidung bzgl. eines Uberzufalligen
Anstiegs oder Abfalls gefallt werden, auch wenn der nichtlinea-
re Anteil fir die Trend-Beurteilung nicht entscheidend ist.

O nichtlineare Verdnderung

alle Indikatorfehlbildungen —— + prozentuale Veranderung

Neuralrohrdefekte i
Spina bifida

Microcephalie

congenitaler Hydrocephalus
Fallot-Tetralogie *
Transposition der groRen Gefalle ¢
Aortenisthmusstenose >
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
Gaumenspalte
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel

Rectum- und Analatresie/-stenose -
Hoden, nicht descendiert m]
Hypospadie
Nierenagenesie, einseitig -
Zystennieren >
praaxiale Polydactylie -
Reduktionsfehlbildungen der Extremitaten *
Zwerchfellhernie <
Omphalocele
Gastroschisis
Down-Syndrom (Trisomie 21) R D a—
Edwards-Syndrom (Trisomie 18) C

L 2

*

*

*

-14 -10 -6 -2 2 6 10 14 18

durchschnittliche prozentuale Veranderung der jahrlichen Pravalenzen von 2005-2017

Abb. 45: Trendanalyse 2005 bis 2017 mit durchschnittlicher prozentualer Veranderung der jéhrlichen Pravalenz (95% Konfidenzintervall)

alle Indikatorfehlbildungen -0,45 -1,37 bis 0,48

congenitaler Hydrocephalus 1,35 -3,32 bis 6,26

Transposition der groRen Gefalle 3,97 -1,27 bis 9,66

Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte -0,29 -3,28 bis 2,79

Oesophagusatresie/-stenose/-fistel -0,10 -6,65 bis 6,92

Hypospadie -2,52 -4,80 bis -0,11

Zystennieren -4,29 -8,00 bis -0,23

Reduktionsfehlbildungen der Extremitaten 2,19 -1,61 bis 6,19

Omphalocele 3,42 -2,41 bis 9,72

Down-Syndrom (Trisomie 21) 0,53 -2,04 bis 3,17
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13 Analyse der festgestellten genetisch bedingten
Erkrankungen, Sequenzen, Assoziationen, Komplexe,
Embryopathien und Chromosomenaberrationen

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

13.1 Chromosomenaberrationen

folgende Chromosomenaberrationen wurden dokumentiert:
- 38 x Down-Syndrom (Trisomie 21)
meiotische Non-disjunction (1 x mit Dandy-
Walker-Syndrom,1 x mit Prader-Willi-Syndrom)
- 9 x Edwards-Syndrom (Trisomie 18)
- 8 x meiotische Non-disjunction (1 x mit Dandy-
Walker-Syndrom, zystischer Fibrose)
- 1 xnach klinischer Symptomatik (mit Holoprosen-
cephalie)
- 3 x Patau-Syndrom (Trisomie13)
- 1 x meiotische Non-disjunction
- 2 x Translokation
- 4 x Triploidie
- 2 x Karyotyp 69,XXX
- 1 x Karyotyp 69,XXY
- 1xo0. A
- 3 x Klinefelter-Syndrom, Karyotyp 47,XXY
- 1 x Triple X, Karyotyp 47,XXX
- 2 x Ullrich-Turner-Syndrom nach klinischer Sympto-
matik
- 1 x mit Streak-Gonaden
- 1 x Mosaik Trisomie 10
- 1 x partielle Trisomie 16q und partielle Monosomie 2
- 1 x partielle Trisomie 4 und partielle Monosomie 15
- 1 x Deletion eines Chromosomenteils (Karyotyp
46,XY,del(1)(p36))
- 1 x Cri-du-Chat Syndrom (Deletion des kurzen
Armes des Chromosoms 5)
- 1 x Chromosomenduplikationen mit komplexen
Rearrangements (Karyotyp 46,XX,dup22p33,
mit CHARGE-Assoziation)

Bei 66 Kindern/Feten des Geburtsjahrganges 2017 wurden
Chromosomenaberrationen festgestellt. Beim Geschlechts-
verhaltnis zeigte sich im Jahr 2017 eine deutliche Andro-
tropie. Uber die Jahre des Berichtszeitraumes ist das
Geschlechtsverhéltnis jedoch ausgeglichen (2005-2016:
m:w = 1,0).

Geschlechtsverteilung:

mannlich B85 55,6

mit Angaben 63 100,0

gesamt 66
Geschlechtsverhaltnism : w=1,3

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.

Stets macht das Down-Syndrom (Kapitel 12.34) Gber die
Halfte der Chromosomenaberrationen aus. Es trat 2017
mit 38 Betroffenen (21,1 pro 10.000 Geborene) haufiger
als erwartet auf (2005-2016: 17,6 pro 10.000 Geborene).
Ein Edwards-Syndrom (Kapitel 12.36), die zeithaufigste
Trisomie, wurde im Jahr 2017 mit 9-mal (5,0 pro 10.000
Geborene; 2005-2016: 3,8 pro 10.000 Geborene) eben-
falls haufiger als erwartet diagnostiziert.

Beim Patau-Syndrom (Kapitel 12.35) und bei der Triploi-
die ist 2017 jeweils erst das dritte Jahr im Berichtszeit-
raum, in dem mehr als zwei dieser Chromosomenaberra-
tionen auftraten. Beim Klinefelter-Syndrom waren zuletzt
2006 4 Falle beobachtet worden.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 24 36,4

Spontanaborte ab 16. SSW 2 3,0

gesamt 66 100,0

Nur gut ein Drittel der Kinder/Feten (36,4 %) mit Chromo-
somenaberration kamen 2017 lebend zur Welt. Ein Kind
mit Down-Syndrom und eins mit Edward-Syndrom verstar-
ben innerhalb der 1. Lebensstunde. Ein weiteres Kind mit
Edwards-Syndrom Uberlebte knapp zwei Monate, ein Kind
mit Patau-Syndrom knapp zwei Wochen und ein Kind mit
partieller Trisomie 16q und partieller Monosomie 2 etwa 4%
Monate. Bei sieben Lebendgeborenen waren die Chromo-
somenabweichungen pranatal bekannt, bei 15 Kindern war
pranatal keine Chromosomendiagnostik durchgefiihrt wor-
den. Fir zwei Kinder liegt die Information nicht vor. 39
Schwangerschaften (59,1 %) wurden nach Vorliegen des
Chromosomenbefundes oder nach Feststellung schwer-
ster Fehlbildungen im prénatalen Ultraschall (u. a. Holopro-
sencephalie) vorzeitig beendet.

Alter der Schwangeren:

Altesgrppe | Amzshl | Antell(n %)
20 bis 24 Jahre B 4,5

EETIEE R T N/
30 bis 34 Jahre 19 28,8
ELEE T A
ab 40 Jahre 22 S
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Das Durchschnittsalter der Mitter von Kindern/Feten mit
Chromosomenaberration liegt im Berichtszeitraum zwi-
schen 31,9 und 35,0 Jahren, stets deutlich (iber dem mit-
terlichen Alter aller Geborenen in Sachsen-Anhalt (Mini-
mum 2005: 27,6; Maximum 2016: 29,4). 2017 errechnet

sich ein noch hoéherer Durchschnittswert fiir das mitterli-
che Alter von 35,9 Jahren, der Median betragt 37,0 Jahre.
Die Mutter der Lebendgeborenen mit einer Chromosomen-
aberration waren 2017 zwischen 23 und 44 Jahren alt.

13.2 Genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen und Mikrodeletionen

Eine genetisch bedingte oder mitbedingte Erkrankung
oder eine Mikrodeletion wiesen 2017 in Sachsen-Anhalt
50 Geborene auf.

folgende genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen

bzw. Mikrodeletionen wurden dokumentiert:

- 1 x Achondroplasie

- 2 x Apert-Syndrom (Acrocephalosyndactylie)

- 3 x Arnold-Chiari-Syndrom

- 1 x Arthrogryposis multiplex congenita

- 2xCATCH 22

- 1 x CFC-Syndrom

- 1 x Currarino-Syndrom

- 1 x Curschmann-Batten-Steinert-Syndrom

- 2 x Dandy-Walker-Syndrom

- 1 x Ellis-van-Creveld-Syndrom und Toxoplasmose

- 1 x Epidermolysis bullosa atrophicans gravis

- 1 x Fragiles X-Chromosom

- 1 x Fraser Syndrom

- 2 x Holoprosencephalie-Syndrom

- 1 x Jacobsen-Syndrom

- 1 x Koagulopathie

- 1 x Lamellare Ichthyosis

- 1xL1-Syndrom

- 1 x Marfan-Syndrom

- 1 x Meckel-Gruber-Syndrom mit Potter-Sequenz und
Situs inversus

- 1 x Morbus Hirschsprung (langes agangliondres Seg-
ment)

- 2 x Noonan-Syndrom

- 4 x postaxiale Polydactylie (Typ Al)

- 1 x Polysyndactylie

- 1 x Prader-Willi-Syndrom

- 2 x genentisch bedingte Schallempfindungsstérung bds.

- 1 x Situs inversus sive transversus abdominalis

- 2 x Thorakopagus

- 1 x Thrombocytopathie

- 2 x Bourneville-Syndrom (Tubertse Sklerose)

- 2 x Wiedemann-Beckwith-Syndrom

- 1 x Williams-Beuren-Syndrom (Deletion 7q11.23)

- 1 x bds. polyzystische Nieren, infantiler Typ

- 3 x zystische Fibrose

Fur 33 Kinder/Feten liegt ein pranataler Ultraschallbefund
vor. 27 Ultraschallbefunde davon waren aufféllig, es wur-
den Fehlbildungen oder zumindest Hinweise darauf ent-
deckt. Unaufféllig war der Befund 6-mal: Einmal bei poly-
zystischen Nieren sowie bei einem Arnold-Chiari-Syn-
drom, einem Wiedemann-Beckwith-Syndrom und zwei
postaxialen Polydactylien, die jeweils nur schwer im préa-
natalen Ultraschall zu entdecken sind und bei einer gene-
tisch bedingten Schallempfindungsstérung, die nicht im
Ultraschall erkannt werden kann. Bei einem Acrocephalo-
syndactylie-Syndrom und einer tuberésen Sklerose
erbrachte eine nach auffélligem Ultraschallbefund durch-
gefuhrte Amniozentese einen molekulargenetisch auffalli-
gen Befund.

Geschlechtsverteilung:

mannlich 25 52,1

mit Angaben 48 100,0

gesamt 50
Geschlechtsverhaltnis m : w = 1,1

Mit einem Geschlechtsverhéaltnis von 1,1 ist wie auch im
letzten Jahr, eine leichte Androtropie zu erkennen.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 38 76,0
gesamt 50 100,0

Wie auch in den letzten vier Jahren kamen etwa drei Vier-
tel der Geborenen mit genetisch bedingten/mitbedingten
Erkrankungen lebend zur Welt (2017: 76,0 %). Vorzeitig
beendet wurde die Schwangerschaft bei Feten mit Acro-
cephalosyndactylie-Syndrom, Arnold-Chiari-Syndrom,
Dandy-Walker-Syndrom, Ellis-van-Creveld-Syndrom und
Toxoplasmose, Holoprosencephalie, Meckel-Gruber-
Syndrom, Polysyndactylie und bei Thorakopagus.

Alter der Schwangeren:

unter 20 Jahre 2 4,0

25 bis 29 Jahre 14 28,0

35 bis 39 Jahre 11 22,0

Das mudtterliche Durchschnittsalter der Mutter von Gebo-
renen mit genetisch bedingten/mitbedingten Erkrankung-
en oder Mikrodeletionen liegt im Jahr 2017 bei 29,2 Jah-
ren, der Median bei 29 Jahren. 22,0 % der Schwangeren
waren 35 Jahre alt oder alter. Das Durchschnittsalter ent-
spricht etwa, wie auch in den Vorjahren, dem der Mitter
aller in Sachsen-Anhalt Geborenen (2017: 28,7 Jahre).
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13.3 Sequenzen/Assoziationen/Komplexe

Von einer Sequenz, einer Assoziationen oder einem
Komplex waren im Geburtsjahrgang 2017 16 Kinder/
Feten betroffen.

folgende Sequenzen/Assoziationen/Komplexe wurden
dokumentiert:
- 1 x Body-Stalk-Anomalie
- 1 x CHARGE-Assoziation
- 3 x caudales Regressionssyndrom
- 1 x Okulo-mandibulo-faciales Syndrom
- 1 x Popliteales Pterygium-Syndrom
- 4 x Potter-Sequenz
- 1 x bilaterale Nierenagenesie
- 1 x funktionslose hypoplastische Nieren
- 2 x Nieren einseitig fehlend, einseitig hypoplastisch
- 2 x Pierre-Robin-Sequenz
- 2 x Prune-belly-Sequenz
- 1 x VATER-Assoziation

Geschlechtsverteilung:

Schwangerschaftsausgang:

2017 kamen nur knapp ein Drittel der Geborenen mit einer
Sequenz, einer Assoziationen oder einem Komplex lebend
zur Welt. Bei drei der vier Feten mit Potter-Sequenz wurde
die Schwangerschaft vorzeitig beendet, ein Kind wurde tot
geboren. Bei allen Feten mit Prune-belly-Sequenz, mit
Body-Stalk-Anomalie und Caudalem Regressionssyndrom
wurde die Schwangerschaft terminiert.

Alter der Schwangeren:

Geschlechtsverhaltnis m : w = 0,6

Das Geschlechtsverhaltnis zeigt im Jahr 2017, im Gegen-
satz zu den meisten Vorjahren, eine eindeutige Gynako-

tropie.

Im Durchschnitt waren die Mutter von Kindern/Feten mit
Sequenzen/Assoziationen/Komplexen 2017 29,3 Jahre
alt, der Median flr das Mutteralter liegt bei 30 Jahren. Die
jungste Frau war 16, die alteste 36 Jahre alt.
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13.4 Embryopathien/Fetopathien/congenitale Infektionen

Im Jahr 2017 wiesen insgesamt acht Kinder eine Fetopa-
thia diabetica und sechs Kinder/Feten eine congenitale
Infektion auf (14; 4,4 pro 10.000 Geborene). Drei Kinder
mit Toxoplasmose und eins mit Syphilis kamen lebend
zur Welt. Bei einem Fet mit Cytomegalie wurde die
Schwangerschaft terminiert, das andere Kind wurde
lebend geboren. Bei zwei weiteren, hier nicht mitgezahl-
ten Kindern mit umfangreichen Anpassungsstérungen,
wurde zwar eine positive CMV-Serologie der Mutter in der
Schwangerschaft festgestellt, jedoch ohne einen Nach-
weis beim Kind.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeborene 12 85,7
Spontanaborte ab 16. SSW 1 71

Die Toxoplasmose zahlt zu den haufigsten in der Schwan-
gerschaft relevanten Infektionen. Von ihr waren 2017 ins-
gesamt vier Feten betroffen. Ein Fet mit Toxoplasmose
neben einem Ellis-van-Creveld-Syndrom wurde fiir den
Bericht unter genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankung-
en (Kapitel 13.2) eingeordnet. Die drei Lebendgeborenen
zeigten, abgesehen von zweimal zu niedrigem Geburts-
gewicht und einmal Ubertragung, keine Symptome. Uber
Spétschaden in den Folgejahren sind jedoch keine Aus-
sagen moglich.

Bis vor zwei Jahren wurde in Sachsen-Anhalt viele Jahre
kein Fall von Syphilis bei einem Neugeborenen verzeich-
net. Erst 2016 trat wieder ein Fall auf. Auch im Jahr 2017
wurde ein Kind connatal mit Syphilis infiziert. Es war von
Osteochondrodysplasien mit Wachstumsstdrungen der
Réhrenknochen und der Wirbelsdule sowie erheblichen
Adaptionsstérungen betroffen.

Der grofite Teil der Kinder mit Fetopathia diabetica kam
zu frih zur Welt. Alle litten nach der Geburt zumindest
unter Stérungen der Atmung oder Atemnot und hatten
weitere verschiedene Anpassungsstorungen. Bei sechs
Kindern wurden Herzfehlbildungen diagnostiziert, einmal
eine Rectum- und Dinndarmatresie und dreimal war das
Harntrakt-System beeintrachtigt.

Geschlechtsverteilung:

mannlich 6 42,9
gesamt 14 100,0

Geschlechtsverhaltnis m : w = 0,75

So wie im Jahr 2017 zeigte sich beim Geschlechtsverhalt-
nis 2013 das letzte Mal eine Gynéakotropie.

Alter der Schwangeren:

20 bis 24 Jahre 1 7.1

30 bis 34 Jahre 7 50,0

ab 40 Jahre 1 7.1

Fir die Mitter der 2017 in Sachsen-Anhalt Geborenen
errechnet sich ein durchschnittliches Alter von 28,7 Jah-
ren. Das Durchschnittsalter der sechs Mitter von Kin-
dern/Feten mit Infektionen liegt bei 32,6 Jahren und das
der Miitter von Kindern mit Fetopathia diabetica bei 34,6
Jahren. Das hohere Durchschnittsalter dieser sechs Miit-
ter korreliert mit der bei steigendem Lebensalter steigen-
den Wahrscheinlichkeit an Diabetes zu erkranken. Seit
Anderung der Mutterschaftsrichtlinien 2013 ist der Gluco-
setoleranz-Test eine gesetzlich angebotene Kassenlei-
stung. Er dient der frihzeitigen Entdeckung eines
Schwangerschaftsdiabetes, der eine Fetopathie verursa-
chen kann.
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14  Analyse fehlbildungsbedingter Abortinduktionen

Zum Geburtsjahrgang 2017 wurden dem Fehlbildungs-
monitoring Informationen zu 85 fehlbildungsbedingten
Abortinduktionen ubermittelt. Eine weitere gemeldete
Abortinduktion fand wegen eines Anhydramnions statt.

Diese Anomalie z&hlt nicht zu den Fehlbildungen und wird
daher im vorliegenden Bericht nicht in die Auswertungen
des Kapitels 14 eingeschlossen.

14.1 Fehlbildungen des Zentralnervensystems (ZNS)

2017 war eine Fehlbildung am ZNS-System 18-mal
Anlass flir einen medizinisch induzierten Abort.

folgende Fehlbildungen wurden dokumentiert:
- 3 x Anencephalie
- 2 x Holoprosencephalie
- 1 x mit hypoplastischen Nebennieren und
doppeltem Ureter rechts
- 2 x Encephalocele
- 2 x Arnold-Chiari-Syndrom mit Hydrocephalie und
- 1 x lumbaler Spina bifida und Corpus-callosum-
Hypoplasie
- 1 x dorsaler Spina bifida
- 2 x Spina bifida mit Hydrocephalie
- 1 xlumbosacral
- 1 xlumbal
- 3 x Corpus-callosum-Agenesie mit
- 1 x Kleinhirnhypoplasie und Hydrocephalie
- 1 x Hydrocephalie
- 1 x Dandy-Walker-Syndrom und Kleinhirnhypoplasie
- 1 x Kleinhirnhypoplasie und Hydrocephalie
- 1 x Kraniosynostose, Hydrocephalie bei Apert-Syndrom
- 1 x Hydrocephalie

Geschlechtsverteilung:

mannlich 9 52,9

mit Angaben 17 100,0

gesamt 18

Geschlechtsverhaltnis m : w = 1,1

Das Geschlechtsverhaltnis der induzierten Aborte bei
ZNS-Fehlbildungen lasst wie haufig eine Androtropie
erkennen.

Alter der Schwangeren:

unter 20 Jahre 2 11,1
25 bis 29 Jahre 4 22,2

35 bis 39 Jahre 5 27,8

Das Durchschnittsalter der Schwangeren, bei denen die
im pranatalen Ultraschall gesehene ZNS-Fehlbildung
Anlass zur Terminierung der Schwangerschaft war,
betragt im Jahr 2017 29,3 Jahre, der Median 30,5 Jahre.

Zwei Frauen waren erst 19 und eine 22 Jahre alt. Daher
ist, verglichen mit dem durchschnittlichen Alter der Miitter
aller Geborenen in Sachsen-Anhalt 2017 von 28,7 Jahren,
das ermittelte diesjahrige Durchschnittsalter sehr gering.

Gestationsalter zur Diagnosestellung:

bis 13. SSW 6 SSiS
R I BT
17. bis 19. SSW 2 11,1
TS N =N
22. bis 24. SSW 2 11,1
T I B
gesamt 18 100,0

In allen 18 Fallen wurden die pathologischen Befunde am
ZNS im pranatalen Ultraschall erhoben, die beiden friihe-
sten Befunde (Anencephalie, Exencephalie) lagen in der
10. SSW vor, der spateste (Vermis- und Kleinhirnwurmhy-
poplasie) in der 26. SSW. 7-mal wurden neben den ZNS-
Befunden ein oder zwei Softmarker angegeben. Die prana-
tal gestellte ZNS-Diagnose bestatigte sich jeweils vollstan-
dig postnatal. In vier Fallen durchgefiihrte Amniozentesen
ergaben jeweils einen unauffalligen Chromosomenbefund.

Gestationsalter zur Abruptio:

bis 13. SSW 2 11,1
[EEETE SR (=R I
17. bis 19. SSW 8 16,7
ps2tssW 2
22. bis 24. SSW 7 38,9
T I
gesamt 18 100,0

Bei einer Schwangerschaft, die in der 34. SSW durch
Fetozid beendet wurde, fiel eine Vermis- und Kleinhirn-
wurmhypoplasie erst in der 26. SSW auf. Bei einem Fet
mit Spina bifida und Hydrocephalie sowie einem Fet mit
Corpus-callosum- und Kleinhirnagenesie wurde die
Schwangerschaft, nachdem die ZNS-Fehlbildung in der
22. bzw. 23. SSW diagnostiziert worden war, eine Woche
spater terminiert. Ein Arnold-Chiari-Syndrom mit Spina
bifida wurde in der 19. SSW entdeckt und die Schwanger-
schaft in der 23. SSW abgebrochen. Im Durchschnitt fand
eine Abruptio mit 19,7 SSW statt.
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14.2 Chromosomale Aberrationen und genetisch bedingte Fehl-

bildungen

Chromosomenaberrationen sind regelmafig der haufig-
ste Grund flr einen medizinisch induzierten Abort. Zum
Geburtsjahrgang 2017 wurden dem Fehlbildungsmonito-
ring Informationen zu 39 Abruptiones Ubermittelt.

folgende chromosomale Verdnderungen wurden von
abortierten Feten mitgeteilt:
- 24 x Down-Syndrom (meiotische Non-disjunction)
- 2 x Patau-Syndrom
- 1 x meiotische Non-disjunction
- 1 x Translokation
- 6 x Edwards-Syndrom
- 5 x meiotische Non-disjunction
- 1xo0. A
- 4 x Triploidie
- 1 x mit Corpus-callosum-Agenesie und Kleinhirn-
hypoplasie
- 1 x Klinefelter-Syndrom
- 1 x partielle Trisomie 4 und partielle Monosomie 15
- 1 x Mosaik-Trisomie 10

Geschlechtsverteilung:

mannlich 21

mit Angaben 36

gesamt 39

Geschlechtsverhaltnism : w =14

Alter der Schwangeren:

20 bis 24 Jahre 1 2,6

30 bis 34 Jahre 11 28,2

ab 40 Jahre 14 35,9

Im Mittel betragt das Alter der Schwangeren mit Abruptio
aufgrund einer Chromosomenaberration 36,5 Jahre, der
Median liegt bei 37,5 Jahren. Uber ein Drittel (35,9 %) der
Frauen waren zu dem Zeitpunkt mindestens 40 Jahre alt.
Der Altersdurchschnitt der Schwangeren von Feten mit
einer Chromosomenaberration libersteigt weit den der
Mdtter aller Geborenen in Sachsen-Anhalt von 28,7 Jah-
ren.

mitgeteilte Pranatalbefunde:

pranatale Chromosomendiagnostik

- 35 xzwischen 11. und 21. SSW (davon 2 x nach
nicht-invasivem pranatalem Test)

- 2xinder22. SSW

- 1xinder 23. SSW nach Pranatest in 22. SSW

- 1xo0. A. zur Chromosomendiagnostik

pranataler Ultraschall
- 37 x Ultraschall durchgefiihrt:
- 33 x pathologischer Befund (zwischen 10. und
23. SSW)
9 x Verdachtsdiagnosen postnatal bestatigt
1 Fet mit Triploidie: Gehirnfehlbildung postnatal
bestatigt, aber nicht der pranatal diagnostizierte
Gefalring durch die Arteria Lusoria
1 Fet mit Edwards-Syndrom: Klumphand und
Radiusaplasie postnatal bestatigt, Spalthand
nicht
17 x pranatal nur Softmarker festgestellt
5 x postnatal keine Information Uber eine
Obduktion oder Begleitfehlbildungen
- 4 x kein pathologischer US-Befund angegeben,
die pranatale Chromosomenuntersuchung
erfolgte wegen Alters der Kindsmutter

Gestationsalter zur Diagnosestellung:

bis 10. SSW 1 2,6

14. bis 16. SSW 10 25,6

20. bis 21. SSW 5 12,8
gesamt 39 100,0

Gestationsalter zur Abruptio:

11. bis 13. SSW 3 7,7
ST BTN TR
17. bis 19. SSW 13 B8
EEEETE=T I IR TN
22. bis 24. SSW 6 15,4
T B BT
gesamt 39 100,0

Eine Fruchtwasserpunktion wird u. a. dann empfohlen,
wenn es beim Ersttrimesterscreening zu Auffalligkeiten
kommt, die Schwangere ab 35 Jahre alt ist oder bereits
ein Kind mit einer Chromosomenabweichung zur Welt
gebracht hat. Bei den 35- bis 46-jahrigen Schwangeren
von Feten mit Chromosomenaberration wurde 25-mal
angegeben, dass die invasive Préanataldiagnostik zwi-
schen der 10. und 22. SSW stattfand und nach der Diag-
nosestellung die Schwangerschaft zwischen der 11. und
29. SSW (Median 18. SSW) beendet wurde. Fir einen
Fet mit Edwards-Syndrom und Holoprosencephalie liegt
dazu keine Information vor. Bei 71,8 % der Feten mit
Chromosomenaberration wurde eine Verdachtsdiagnose
bis einschlieRlich der 17. SSW gestellt.
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14.3 Multiple congenitale Anomalien (MCA) und sonstige Fehlbil-
dungen, die Anlass flr die Frauen waren, einen Schwanger-
schaftsabbruch durchfiihren zu lassen

Zum Geburtsjahrgang 2017 fielen bei 28 Feten im prana-
talen Ultraschall komplexe oder schwerwiegende Fehlbil-
dungen auf, die Anlass waren, die Schwangerschaft vor-
zeitig abzubrechen.

folgende Fehlbildungen wurden mitgeteilt:
- 2 x Thorakopagus
- 1 x Body-Stalk-Anomalie
-1 x mit Omphalocele und Ektopia cordis
- 2 x Prune-belly-Sequenz
- 1 x Meckel-Gruber-Syndrom, Potter-Sequenz (funkti-
onslose Nieren), Situs inversus
- 3 x Potter-Sequenz
- 1 x bds. Nierenagenesie
- 1 x funktionslose Nieren
- 1 x einseitig fehlende, einseitig hypoplastische
Nieren
- 3 x Caudales Regressionssyndrom
- 1 x mit Gastroschisis
- 1 x Acrocephalosyndactylie-Syndrom (Apert)
- 1 x Ellis-van-Creveld-Syndrom, Toxoplasmose
- 1 x Polysyndactylie, Kardiomegalie, hypoplastische
Tibia, Fibula und Humerus, Blepharophimose
- 2 x Hypoplastisches Linksherzsyndrom
- 1 x Univentrikulares Herz
- 1 x Pulmonalklappenatresie, rechter Aortenbogen
- 1xd-TGA, VSD, Fehleinmiindung der Lungenvenen,
Azygos-Kontinuation der Vena cava inferior
- 1 x Uhl-Anomalie, Hypoplasie Arteria pulmonalis,
Lungenhypoplasie
- 1 x Analatresie, Gaumenspalte, Malrotation des
Kolons, Lungenhypoplasie
- 1 x Omphalocele
- 1 x Urethralatresie
- 1 x Dolichocephalie
- 1 x hypoplastische Femora, Lungenhypoplasie
- 1 x Radiusaplasie
- 1 x Cytomegalie

Geschlechtsverteilung:

mannlich 11 57,9

mit Angaben 19 100,0

gesamt 28
Geschlechtsverhaltnism:w =14

mitgeteilte Pranatalbefunde:
- 4 x Amniozentese vor der 22.SSW (3 x Normalbe-
fund und 1 x molekulargenetisch auffallig)

- 2 x NIPT (unauffallig)

- 28 x pranataler Ultraschall mit jeweils pathologi-
schem Befund:
zwischen 10. SSW (Omphalocele und Caudales
Regressionssyndrom mit Gastroschisis) und
21. SSW (Potter-Sequenz bei Meckel-Gruber-
Syndrom)

25-mal bestatigten sich die im pranatalen Ultraschall
gestellten und fir den Abort urséchlichen Diagnosen
postnatal vollsténdig. Bei einem Fet mit Hydrops fetalis
und Hygroma colli wurde nach Obduktion nur eine Scha-
deldeformitat berichtet, die pranatal diagnostizierte Ence-
phalocele fand sich nicht. Ein Verdacht auf ein hypoplasti-
sches Linksherzsyndrom zeigte sich postnatal als Uhl-
Fehlbildung, hypoplastische Pulmonalarterie und links-
ventrikuldre Myokardhypertrophie. Bei einem Fet mit Doli-
chocephalie und Oligohydramnion bestatigte sich die Pot-
ter-Sequenz nicht.

Bei insgesamt 14 Feten waren bis zu drei Softmarker
angegeben.

Gestationsalter zur Abruptio:

11. bis 13. SSW 4 14,3
EEEEE N I T
17. bis 19. SSW 5 17,9
EETET N B BT
22. bis 24. SSW 3 10,7
ST U BT
gesamt 28 100,0

2017 wurden drei der Schwangerschaften von Feten mit
multiplen oder schweren Fehlbildungen (eine Potter-
Sequenz bei Meckel-Gruber-Syndrom, ein Caudales
Regressionssyndrom und eine komplexe Herzfehlbildung
mit d-TGA) erst in der 27. Woche, nach der Diagnosestel-
lung in der 24.-26. SSW, terminiert. Eine weitere Schwan-
gerschaft wurde bei Feststellung einer Potter-Sequenz in
der 25. SSW in der gleichen Woche beendet. Durch-
schnittlich wurde im Jahr 2017 ein induzierter Abort auf-
grund multipler oder gravierender Fehlbildungen mit 18,5
SSW durchgefiihrt. Der Median lag bei 17,5 SSW.

Alter der Schwangeren:
ST T T
unter 20 Jahre 1 3,6
OS2 [
25 bis 29 Jahre 6 21,4
EEETTEN B
35 bis 39 Jahre 5 17,9
EETEEI I R
gesamt 28 100,0

Im Durchschnitt sind Schwangere von Feten mit komple-
xen oder schwerwiegenden Fehlbildungen 31,4 Jahre alt
(Median 31,5 Jahre). Der Altersdurchschnitt liegt etwas
Uber dem aller Schwangeren in Sachsen-Anhalt (2017:
28,7 Jahre).
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14.4 Zusammenfassung zu fehlbildungsbedingten Abortinduktionen

Zum Jahr 2017 erhielt das Fehlbildungsmonitoring Infor-
mationen zu 89 medizinisch induzierten Aborten, im
Berichtszeitraum wurden nur 2008 anndhernd viele (87)
mitgeteilt. 85-mal waren Fehlbildungen oder Fetopathien
Anlass, die Schwangerschaft zu terminieren. Bezogen auf
alle Geborenen mit grof3en Fehlbildungen (2017: 679) ent-
spricht dies einem Anteil von 12,5 %. Zwischen 2005 und
2017 liegt der Anteil niedriger (10,3 %).

In Kapitel 14 werden die fehlbildungsbedingten Abortin-
duktionen nach Ursachen, in drei Gruppen getrennt, dar-
gestellt. Stets bilden die Feten mit Chromosomenaberra-
tionen (2017: 45,9 %; 2005-2016: 47,2 %) den groften
Anteil. Die Haufigkeit der induzierten Aborte aufgrund von
Chromosomenaberrationen liegt 2017 mit 39 abortierten
Feten (21,6 pro 10.000 Geborene) im Gegensatz zu 2016
(16,4 pro 10.000 Geborene) deutlich Gber dem Mittel der
Jahre 2005-2016 (17,2 pro 10.000 Geborene).

Die zweitwichtigste ursachliche Fehlbildungsgruppe fir
einen medizinisch induzierten Schwangerschaftsabbruch
sind die Fehlbildungen am ZNS (Anteil 2017: 21,2 %;
2005-2016: 23,6 %). Im Jahr 2017 wurde aufgrund prana-
tal entdeckter ZNS-Fehlbildungen 18-mal fehlbildungsbe-
dingt eine Schwangerschaft abgebrochen. Die daraus
resultierende Pravalenz von 10,0 pro 10.000 Geborene
zeigt sich ebenfalls Gber der erwarteten Pravalenz (2005-
2016: 8,6 pro 10.000 Geborene).

Die dritte Gruppe umfasst alle fehlbildungsinduzierten
Aborte, bei denen verschiedene komplexe und schwer-
wiegende Fehlbildungen, auRer den Chromosomenaber-
rationen und Fehlbildungen am ZNS, Hauptursache
waren (Anteil 2017: 32,9 %; 2005-2016: 29,2 %). 28-mal
(32,9 pro 10.000 Geborene) wurden MCA/sonstige Fehl-
bildungen im Jahr 2017 als Grund fir einen Schwanger-
schaftsabbruch angegeben.

Bei 72 der 85 fehlbildungsbedingten Abortinduktionen
liegt eine Geschlechtsangabe vor. 2017 ergab sich mit 41
mannlichen zu 31 weiblichen Feten wieder eine deutliche
Androtropie (m : w = 1,32).

In der Geburtshilfe wird zum vorzeitigen Beenden einer
Schwangerschaft die vollendete 21. SSW als mdglichst
spéatester Zeitpunkt angesehen. Bis dahin wurden im Jahr
2017 74,1 % der induzierten Aborte durchgefiihrt und
38,8 % schon vor der 18. SSW. Fiinf Schwangerschaften
wurden erst zwischen der 25. und 29. SSW und eine in
der 34. SSW terminiert.
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IMCA/sonstige

B Chromosomenaberrationen
o

14,0 — NS
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bis 11.  12/13. 14/15. 16/17. 18/19. 20./21. 22/23.  24./25. ab 26.
Gestationsalter (SSW)

Abb. 46: Gestationsalter (SSW) bei induzierten Aborten 2017

Das Gestationsalter zum Zeitpunkt des Abbruches (Abb.
46) variiert je nach urséchlicher Fehlbildung. Einige Fehlbil-
dungen, speziell des ZNS, kénnen erst mit fortgeschrittener
Schwangerschaft im Ultraschall gesehen werden. Dazu
mussen Beratungs- und Entscheidungszeiten eingerech-
net werden.

So entstand bei einem Fet der Verdacht auf Vermis- und
Kleinhirmwurmhypoplasie erst Ende der 26. SSW. Bei der
Feindiagnostik zeigten sich weitere Fehlbildungen. Darauf
folgte eine humangenetische Beratung. Die Amniozentese
ergab einen unauffalligem Chromosomensatz (30. SSW).
Nach einer zweiten humangenetischen Beratung wurde die
Schwangerschaft vorzeitig in der 34. SSW beendet.

Normalerweise ergibt sich bei Chromosomenaberratio-
nen im Mittel das niedrigste Gestationsalter, bei dem eine
Schwangerschaft fehlbildungsbedingt abgebrochen wird.
2017 waren diese Schwangerschaften zum Zeitpunkt der
Abruptio schon weiter fortgeschritten als Ublich (18,2 SSW;
Median 18,0 SSW), ahnlich wie beim Vorliegen von MCA/
sonstigen Fehlbildungen (18,5 SSW; Median 17,5 SSW).
Abbriiche aufgrund von ZNS-Fehlbildungen (19,7 SSW;
Median 20,5 SSW) wurden 2017 wie gewohnt etwas spater
durchgefiihrt. Zwei Modi sind in Abbildung 46 zu erkennen,
wobei der um die 18./19. SSW Uberwiegend auf die Abbri-
che wegen Chromosomenaberrationen zurlickzufiihren ist.
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Abb. 47: Mutteralter bei induzierten Aborten 2017 (gruppiert)

Das durchschnittliche Alter der Schwangeren, die nach pra-
natal diagnostizierter Fehlbildung die Schwangerschaft ab-
brachen, betragt im Jahr 2017 33,3 Jahre. 42,4 % von ihnen
waren zur Abruptio 35 Jahre alt oder &lter. Wie Ublich ist das
durchschnittliche mdtterliche Alter bei induzierten Aborten
aufgrund von Chromosomenaberrationen mit Abstand am
hochsten (36,5 Jahre; Median 37,5 Jahre). Bei abortierten
Feten wegen MCA/sonstiger Fehlbildungen liegt das durch-
schnittliche miitterliche Alter bei 31,4 Jahren (Median: 31,5
Jahre). Bei den ZNS-Fehlbildungen ergibt sich ein mittleres
mutterliches Alter von 29,3 Jahren (Median: 30,5 Jahre).
Dies liegt nur etwas tiber dem Durchschnittsalter der Mtter
aller Geborenen Sachsen-Anhalts von 28,7 Jahren.

Nach Angaben des Statistischen Landesamtes Sachsen-
Anhalt wurden im Jahr 2017 3.247 Schwangerschaften vor-
zeitig beendet und 17.837 Kinder lebend geboren. Der
Anteil der Abbriiche an allen Schwangerschaften sank seit
2005 von Uber 20 % auf ca. 15 %. Die allermeisten der Abbri-
che erfolgten nach der Beratungsregel unterhalb der 13. SSW.
Nur bei 2,6 % aller Abbriiche war 2017 in Sachsen-Anhalt
eine Fehlbildung oder Embryopathie der Anlass dafr.

73



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2017

15 Zusammenfassung

Der vorliegende Jahresbericht zur Haufigkeit von conge-
nitalen Fehlbildungen und Anomalien sowie genetisch
bedingten Erkrankungen beruht auf den fiir das Bundes-
land Sachsen-Anhalt an das Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt gemeldeten Daten von 2005 bis 2017.
Die flachendeckenden Fehlbildungsdaten werden bewer-
tet, geordnet und unter Verwendung der Geborenenzah-
len vom Statistischen Landesamt Sachsen-Anhalt popu-
lationsbezogen statistisch analysiert. Soweit vorhanden
sind zum Vergleich zu den berechneten Pravalenzen der
Indikatorfehlbildungen die von EUROCAT bereitgestellten
europaweiten Werte der Full-Member angegeben.

Nach unter 17.000 Lebendgeborenen pro Jahr zwischen
2011 und 2013 stieg die Anzahl der lebend geborenen
Kinder in Sachsen-Anhalt wieder auf das Niveau von vor
etwa 15 Jahren an. Im Jahr 2016 waren es 18.093 und im
Jahr 2017 17.837 Lebendgeborene.

Vom Statistischen Landesamt wurden fiir 2017 81 Totge-
borene registriert. Basierend auf den Anzahlen der
Leben- und Totgeborenen im Berichtszeitraum wéaren nur
66 Totgeborene zu erwarten gewesen.

In Deutschland kamen nach Angaben des Statistischen
Bundesamtes im Jahr 2017 784.901 Kinder lebend zur
Welt. Im vergangenen Jahr 2016 waren es 792.141. Die
Entwicklung der Geborenenzahlen in Sachsen-Anhalt
entspricht in den letzten sechs Jahren dem gesamtdeut-
schen Trend. Aus Sachsen-Anhalt kommen etwa 2,3 %
aller Neugeborenen Deutschlands.

Neben den Daten der Lebend- und Totgeborenen beru-
hen die im Jahresbericht vorgestellten Pravalenzen fur
2017 auch auf den Daten von 89 medizinisch induzierten
Aborten und 23 Spontanaborten ab der 16. SSW. Die
statistischen Berechnungen im Bericht fullen somit auf
einer Gesamtzahl von 18.030 Geborenen im Jahr 2017
(Kapitel 2).

679 Geborene (3,77 % aller Geborenen) zeigten 2017
eine groRe Fehlbildung. Damit ergibt sich erneut die
hochste Fehlbildungsrate im Berichtszeitraum (3,53 %,
Kl 3,45 bis 3,61 %) (Kapitel 8).

Von den Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen wurden
2017 86,2 % (585) lebend geboren. 22 Kinder davon
(3,8 %) verstarben im ersten Lebensjahr. 82,9 % aller
Geborenen mit groRen Fehlbildungen (berlebten die
Sauglingsperiode. Der Anteil der induzierten Aborte an
den Geborenen liegt mit 12,52 % (iber dem der letzten
Jahre (Kapitel 7,8).

In jedem Jahr sind die mit Abstand haufigsten Einzeldia-
gnosen VSD und ASD. Beide wurden 2017 bei 1,24 %
bzw. 0,50 % der Geborenen und damit, wie auch andere
Herzfehlbildungen (Pulmonalklappenstenose, Aortenisth-
musstenose, TGA, rechtsverlaufender Aortenbogen),
Ofter als sonst registriert. Die dritthdufigste Fehlbildung,
die Uropathie Il.-IV. Grades (0,29 %) wurde ebenfalls
etwas haufiger als Ublich beobachtet. Das Down-Syn-
drom fand sich 2017 bei 0,21 % aller Kinder/Feten erheb-
lich haufiger als erwartet (Kapitel 11).

1,39 % aller Geborenen sind 2017 von einer der exakt
definierten Indikatorfehlbildungen (Kapitel 12) betroffen.
Verglichen mit den jeweiligen Basispravalenzen ergeben
sich hdhere Pravalenzen bei Hydrocephalie, Microtie/
Anotie, Aortenisthmusstenose, Oesophagusatresie/-steno-
se/-fistel, Dinndarmatresie/-stenose, Omphalocele und
Down-Syndrom. Niedrigere Pravalenzen zeigen sich dage-
gen bei Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Rec-
tum- und Analatresie/-stenose, Hypospadie, Ekstrophie
der Harnblase, praaxialer Polydactylie und Gastroschisis.

2017 erhielt das Fehlbildungsmonitoring Informationen zu
85 fehlbildungsbedingten Abortinduktionen. Die Analyse
(Kapitel 14) ergibt je nach Fehlbildung unterschiedliche
Zeitpunkte der Terminierung der Schwangerschaften.
Fehlbildungen des ZNS (21,2 %) werden spéater entdeckt
und die Schwangerschaften durchschnittlich mit 19,7
SSW abgebrochen. Im Gegensatz dazu werden Feten mit
Chromosomenaberrationen (45,9 %) und multiplen
Anomalien und sonstigen Fehlbildungen (32,9 %) mit
18,2 bzw.18,5 SSW abortiert.

50 Geborene sind 2017 von einer genetisch bedingten
Erkrankung betroffen. Eine Sequenz, Assoziation oder
Komplex wurde bei 16 Geborenen festgestellt. Eine Feto-
pathie zeigten acht Kinder, sechs Geborene trugen die
Folgen einer congenitalen Infektion. Wie stets wurde bei
mehr als der Halfte der 66 Geborenen mit einer Chromo-
somenaberration ein Down-Syndrom (38) diagnostiziert
(Kapitel 13).

Im Kapitel 16 des aktuellen Jahresberichtes wird ein
Uberblick iiber die Mortalitét von Kindern/Feten bei con-
genitalen Fehlbildungen, speziell der im Kapitel 12 darge-
stellten Indikatorfehlbildungen gegeben. Das Fehlbil-
dungsmonitoring verfiigt iber Daten seit 1980, beginnend
fur den damaligen Bezirk Magdeburg und seit 2000 fiir
ganz Sachsen-Anhalt. Die Diagramme zeigen das Uber-
leben aller Geborenen von der Schwangerschaft bis zum
Ende des flinften Lebensjahres.

Zum Geburtsjahrgang 2017 wurden dem Fehlbildungs-
monitoring 2.292 Meldungen zu 2.020 Geborenen zuge-
sandt. Bei 679 Kinder/Feten wurde mindestens eine
grolRe Fehlbildung und bei weiteren 269 Geborenen klei-
ne Fehlbildungen oder Anomalien beschrieben. Neben
den Daten von Kindern und Feten mit angeborenen Fehl-
bildungen und Anomalien sowie genetisch bedingten
Erkrankungen sind als Kontrollen Daten zu Kindern ohne
Fehlbildungen notwendig, da Risiken in wissenschaftlich
fundierten Auswertungen nur im Vergleich abgeschatzt
werden kdénnen.

Durch Mithilfe vieler seit Jahren engagierter Kollegen aus
verschiedenen medizinischen Einrichtungen, die freiwillig
und uneigennutzig angeborene Fehlbildungen an das
Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt melden, wurde
die solide Datenbasis geschaffen, auf deren Basis, so
auch 2017, die Jahresberichte erarbeitet werden. Wir
bedanken uns daher, im Vertrauen auf eine weitere gute
Zusammenarbeit, bei allen unseren Einsendern sehr
herzlich!
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16 Mortalitat im Zusammenhang mit angeborenen

Fehlbildungen

Die Sauglingssterblichkeit ist historisch einer der wichtig-
sten Indikatoren zur allgemeinen Beurteilung der gesund-
heitlichen Lage der Bevdlkerung und der Beurteilung der
medizinischen Betreuung von Schwangeren und Neuge-
borenen. Die Sterblichkeit von Kindern, besonders derer
mit angeborenen Fehlbildungen konnte in den letzten 30
Jahren deutlich reduziert werden.

Wichtige Faktoren, die die Sauglingssterblichkeit beein-
flussen, sind die Qualitat der prénatalen Friherkennungs-
untersuchungen, die medizinische Versorgung von Risiko-
zustédnden wahrend der Schwangerschaft und die spezia-
lisierte Versorgung der Neu- und Friihgeborenen sowie
die Durchfiihrung von FriherkennungsmafRnahmen und
Versorgung der Kinder im ersten Lebensjahr. Durch die
Millenniums-Entwicklungsziele der WHO, welche auch
das integrierte Management von Kinderkrankheiten
(IMCI) beinhaltet, ist es gelungen weltweit die Kinder-
sterblichkeit um 50 % zu reduzieren. Trotz dessen sind
jahrlich weltweit ca. sechs Millionen Falle zu beklagen [1].

Die meisten Studien erfassen in der Langzeitbeobach-
tung nur wenige ausgesuchte angeborene Fehlbildungen
[2]. Die Betrachtung der Daten in der Gesamtheit und im
Bevoélkerungsbezug hat aus Public-Health-Sicht eine
hohe gesundheitspolitische Bedeutung. Sie unterstitzt
Arzte in ihrer Aufgabe der Aufkldrung der Eltern, um eine
informierte Entscheidung treffen zu kénnen [3].

Insgesamt gab es, trotz z. B. der Empfehlung zur perikon-
zeptionellen Folsdure-Prophylaxe, nur wenig positive
Veranderungen beziglich der Pravention angeborener
Fehlbildungen in den letzten 10 Jahren [4, 5].

Groen et. al beschreibt fur die Jahre 1998-2011 bei Beob-
achtung von mehr als drei Millionen Geburten in Europa
(14 EUROCAT-Register) eine Pravalenz fur angeborene
groRe Fehlbildungen von 2,7 pro 10.000 Geburten [3].
Davon wurden 13,1 % der Schwangerschaften terminiert.
Der Anteil verstorbener Kinder mit Fehlbildungen an der
Gesamtsterblichkeitsrate bis zum Alter von funf Jahren
lag fur den Zeitraum 2005-2009 nach WHO-Daten bei 17 %
bis 42 % [5]. Fir die elf Lander dieser EUROCAT-Studie
konnte fliir diesen Zeitraum bei 73.337 betroffenen
Schwangerschaften eine perinatale Sterblichkeit im
Zusammenhang mit angeborenen oder pranatal diagno-
stizierten Fehlbildungen von 1,27 pro 1.000 Lebendgebo-
rene (Spontanaborte ab 20. SSW, Totgeburten, induzier-
te Aborte nach pranataler Diagnose und Verstorbene bis
zum ersten Geburtstag wurden mit einbezogen) erfasst
werden.

Zur Diskussion stehen immer wieder die Unterschiede in
den Erfassungskriterien, wie Ausschliisse von Totgebur-
ten und medizinisch induzierten Aborten. In Landern, in
welchen eine Beendigung der Schwangerschaft aus
medizinischer Indikation nicht legal ist, ist die totale Rate
an Verstorbenen mit angeborenen Fehlbildungen erhéht
(Malta 3,0 : 1.000, Irland 2,1 : 1.000). Induzierte Aborte
nach pranataler Diagnose einer Fehlbildung kamen in
den EU-Landern dreimal haufiger vor als Totgeburten und
verstorbene Lebendgeborene zusammen [5].

Grof3e Fehlbildungen wurden mit 20,2 % prénatal detek-
tiert, 34,8 % mit Geburt des Kindes. Die isolierten grof3en
Fehlbildungen und dabei die Herzfehlbildungen flihrten
am haufigsten zu medizinischen Aborten, gefolgt von
Syndromen und genetisch bedingten Erkrankungen. Tot-
geburten und sehr friilhes Versterben von Sauglingen
kamen am haufigsten bei ZNS-Fehlbildungen und grof3en
Defekten lebenswichtiger Organe (Lunge, Magen-Darm-
Trakt) vor. Kinder mit ,letalen“ Fehlbildungen wurden zu
35 % tot geboren, 16 % verstarben und 52 % konnten
durch chirurgische Intervention versorgt werden. Das
Uberleben hangt unweigerlich von soziodkonomischen
und perinatologischen Moglichkeiten des Landes ab [5].

Die Daten dieser beiden Studien konnten aufzeigen, dass
das Uberleben mit angeborenen groRen Fehlbildungen
durch die Verbesserung der medizinischen Interventions-
moglichkeiten steigt [3, 5].

Die prospektive Datenerfassung der Fehlbildungsregister
im europdischen Netzwerk EUROCAT ermdglicht auch
Trendanalysen zur Mortalitdt. Diese kdnnen Unterstiit-
zung in aufklarenden Elterngesprachen fiir die Arzte bie-
ten. EUROCAT-Daten uberblicken etwa 1,7 Millionen
Geburten pro Jahr in Europa, was ein Drittel der europa-
ischen Geburten einschlief3t.

In Sachsen Anhalt ist es moglich, auf einen weit ldngeren
Zeitraum zuriickzublicken. Seit 1980 sind Daten verfiig-
bar, zu Beginn fur den damaligen Bezirk Magdeburg und
seit 2000-2016 fur ganz Sachsen-Anhalt. Die aufgefihr-
ten Diagramme lassen in den einzelnen Fehlbildungs-
kategorien den europaischen Trend fiir das Uberleben
aller Geborenen von der Schwangerschaft bis zum Ende
des flinften Lebensjahres erkennen.
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Uberleben der Geborenen mit Indikatorfehlbildungen - grafische Darstellung

der Jahre 1980-2016
Neuralrohrdefekte (Q00./Q01./Q05.)
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Abb. 48: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Spina bifida (Q05.)

Abb. 49: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Encephalocele (Q01.)
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Abb. 50: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Microcephalie (Q02.)

Abb. 51: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Congenitale Hydrocephalie (Q03.)
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Abb. 52: Uberleben der Geborenen 1980-2016
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Abb. 53: Uberleben der Geborenen 1980-2016
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Arhinencephalie/Holoprosencephalie

Anophthalmie/Microphthalmie
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Abb. 54: Uberleben der Geborenen 1980-2016 Abb. 55: Uberleben der Geborenen 1980-2016
Microtie/Anotie (Q16.0/Q17.2) Fallot-Tetralogie (Q21.3)
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Abb. 56: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Transposition der groBen Gefale - TGA

Abb. 57: Uberleben der Geborenen 1980-2016

(Q20.1/Q20.3) Linksherzhypoplasie-Syndrom (Q23.4)
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Abb. 58: Uberleben der Geborenen 1980-2016 Abb. 59: Uberleben der Geborenen 1980-2016
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Aortenisthmusstenose (Q25.1)

Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
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Abb. 60: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Gaumenspalte
(Q35.1/Q35.3/Q35.5/Q35.9)

Abb. 61: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Choanalatresie (Q30.0)
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Abb. 62: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Oesophagusatresie/-stenose/-fistel

(Q39.0-Q39.4)

Abb. 63: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Dinndarmatresie/-stenose
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Abb. 64: Uberleben der Geborenen 1980-2016 Abb. 65: Uberleben der Geborenen 1980-2016
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Rectum- und Analatresie/-stenose
(Q42.0-Q42.3) Hoden, nicht descendiert (Q53.1-Q53.9)
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Abb. 66: Uberleben der Geborenen 1980-2016 Abb. 67: Uberleben der Geborenen 1980-2016
Hypospadie (Q54.0-Q54.3/Q54.8/Q54.9) Epispadie (Q64.0)
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Abb. 68: Uberleben der Geborenen 1980-2016 Abb. 69: Uberleben der Geborenen 1980-2016
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Abb. 70: Uberleben der Geborenen 1980-2016 Abb. 71: Uberleben der Geborenen 1980-2016
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Nierenagenesie, einseitig (Q60.0/Q60.2)

Zystennieren (Q61.1-Q61.9)
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Abb. 72: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Ekstrophie der Harnblase (Q64.1)

Abb. 73: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Praaxiale Polydactylie (Q69.1/Q69.2)
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Abb. 74: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Reduktionsfehlbildungen, insgesamt - obere
und untere Extremitéten (Q71./Q72./Q73.)

Abb. 75: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Zwerchfellhernie (Q79.0/Q79.1)
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Abb. 76: Uberleben der Geborenen 1980-2016 Abb. 77: Uberleben der Geborenen 1980-2016
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Omphalocele (Q79.2)

Gastroschisis (Q79.3)
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Abb. 78: Uberleben der Geborenen 1980-2016 Abb. 79: Uberleben der Geborenen 1980-2016
Prune-belly-Sequenz (Q79.4) Down-Syndrom - Trisomie 21 (Q90.)
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Abb. 80: Uberleben der Geborenen 1980-2016

Patau-Syndrom - Trisomie 13
(Q91.4-Q91.7)

Abb. 81: Uberleben der Geborenen 1980-2016
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17 Projekte des Fehlbildungsmonitoring 2017

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 2017 wurde im Fehlbildungsmonitoring keine

Dissertation abgeschlossen.

Folgende Promotionsthemen wurden im Jahr 2017 bear-

beitet und laufen im Jahr 2018 weiter (Arbeitstitel):

- Hypospadiekorrektur - Evaluierung der Ergebnisse
mittels HOPE-Score

- Korrelation pra- und postnataler Ultraschallbefunde in
einem DEGUM:-II-Zentrum im Zeitraum 2005 bis 2010

- Neugeborenenhérscreening 2010 in Sachsen-Anhalt
nach Einfiihrung der Kinderrichtlinie 2009 unter
besonderer Berlicksichtigung der Hoérstérungen und
der Beachtung in den Kinderarztpraxen und Geburts-
einrichtungen

- Kraniosynostosen in Sachsen-Anhalt: Ergebnisse
einer multizentrischen Untersuchung zu klinischen
und epidemiologischen Aspekten

- Fragiles-X-Syndrom im nérdlichen Sachsen-Anhalt

Publikationen

Publikationen unter Mitautorschaft des Fehlbildungs-

monitoring liegen zu verschiedenen Themen vor:

- Bartel S, Costa SD, Kropf S, Redlich A, Rissmann A.
Pregnancy Outcomes in Maternal Neuropsychiatric
lliness and Substance Abuse. Untersuchung zum
Schwangerschaftsausgang bei maternaler neuropsy-
chiatrischer Erkrankung oder stoffgebundener Sucht-
erkrankung. Geburtshilfe Frauenheilkd 2017; 77(11):
1189-1199

- Boyle B, Garne E, Loane M, Addor MC, Arriola L,
Cavero-Carbonell C, Gatt M, Lelong N, Lynch C,
Nelen V, Neville AJ, O'Mahony M, Pierini A, Rissmann
A, Tucker D, Zymak-Zakutnia N, Dolk H. The changing
epidemiology of Ebstein's anomaly and its relationship
with maternal mental health conditions: a European
registry-based study. Cardiology in the young 2017;
27(4): 677-685

- Dworschak GC, Zwink N, Schmiedeke E, Mortazawi
K, Marzheuser S, Reinshagen K, Leonhardt J, Gomez
B, Volk P, Rissmann A, Jenetzky E, Reutter H. Epide-
miologic analysis of families with isolated anorectal
malformations suggests high prevalence of autosomal
dominant inheritance. Orphanet journal of rare disea-
ses 2017; 12(1): 180

- Franck C, Vorwerk W, Kéhn A, Rilmann A, Vorwerk
U. Pravalenz, Risikofaktoren und Diagnostik von Hor-
stdrungen bei Friihgeborenen. Laryngo-Rhino-Otolo-
gie 2017; 96(6): 354-360

Im Folgenden méchten wir lhnen deshalb Informationen
Uber unsere Aktivitdten und Tatigkeitsschwerpunkte im
Jahr 2017 geben und die Ergebnisse der wissenschaft-
lichen Begleitprojekte darstellen.

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

www.angeborene-fehlbildungen.com

- Die Bedeutung neurologischer, psychiatrischer und
Suchterkrankungen fiir den Schwangerschaftsaus-
gang: Fall-Kontroll-Studie der Geburtsjahrgange
2010-2013

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

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

- CMV-Priméarinfektion und kongenitale CMV-Infektion
in Sachsen-Anhalt

- Outcome von Trisomie 21 in Sachsen-Anhalt

- Akute Toxoplasmose in der Schwangerschaft - eine
Verlaufsbeobachtung und epidemiologische Aspekte

- Genseke P, Rogasch JMM, Steffen IG, Neumann G,
Apostolova |, Ruf J, Rissmann A, Wiemann D, Liehr U,
Schostak M, Amthauer H, Furth C. Detection of
obstructive uropathy and assessment of differential
renal function using two functional magnetic resonan-
ce urography tools. A comparison with diuretic renal
scintigraphy in infants and children. Nuklearmedizin.
Nuclear medicine 2017; 56(1): 39-46

- Given JE, Loane M, Garne E, Nelen V, Barisic |, Ran-
drianaivo H, Khoshnood B, Wiesel A, Rissmann A,
Lynch C, Neville AJ, Pierini A, Bakker M, Klungsoyr K,
Latos Bielenska A, Cavero-Carbonell C, Addor M-C,
Zymak-Zakutnya N, Tucker D, Dolk H. Gastroschisis
in Europe - A Case-malformed-Control Study of Medi-
cation and Maternal lliness during Pregnancy as Risk
Factors. Paediatr Perinat Epidemiol 2017; 31(6): 549-
559

- Groen H, Bouman K, Pierini A, Rankin J, Rissmann A,
Haeusler M, Yevtushok L, Loane M, Erwich JJHM,
Walle HEK de. Stillbirth and neonatal mortality in preg-
nancies complicated by major congenital anomalies.
Findings from a large European cohort. Prenatal dia-
gnosis 2017; 37(11): 1100-1111

- Miller J, Fechner H, Kéhn A, RiBmann A. Neugebore-
nen-Hoérscreening - Ergebnisse einer Elternbefragung
in Sachsen-Anhalt. Gesundheitswesen 2017; 79(5):
388-393
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- Ritten H, Rissmann A, Brett B, Costa S-D, DoRow B,
Farber J, Fest S, Fritzsch C, Lux A, Page |, Spillner C,
Redlich A. Congenital cytomegalovirus infection in
Central Germany: an underestimated risk. Archives of
Gynecology and Obstetrics 2017; 296(2)

Vortrage/Weiterbildungen

Im Jahr 2017 wurden von den Mitarbeiterinnen des
Fehlbildungsmonitoring verschiedene Vortrage im Rah-
men von Fortbildungen oder Kongressen gehalten:

10.05.2017 Weiterbildung Horscreening, Zeitz
»Schulung Neugeborenenhdérscreening®

20.05.2017  Kurs zur Erlangung der Zusatzbezeichnung
»ouchtmedizinische Grundversorgung® der
Séachsischen Landesarztekammer, Dresden
.Fetale Alkoholspektrumstérung (FASD)
bzw. Fetales Alkoholsyndrom (FAS) Epi-
demiologie, Diagnose, Pravention®

23.-25.06.2017 21. Symposium der Arbeitsgemein-
schaft Klinische Genetik in der Padia-
trie, Magdeburg:
»~Angeborene Fehlbildungen in Sachsen-
Anhalt - Trendwende durch Wende?“

21.09.2017 Kurs zur Erlangung der Zusatzbezeichnung
»~ouchtmedizinische Grundversorgung“ der
Sachsischen Landesarztekammer, Dresden
.Fetale Alkoholspektrumstérung (FASD)
bzw. Fetales Alkoholsyndrom (FAS) Epi-
demiologie, Diagnose, Pravention”

Poster
Folgende Poster wurden 2017 auf Tagungen vorgestellt:

15.-18.02.2017

48. Jahrestagung der Gesellschaft fiur Péadiatrische
Nephrologie, Wien

»Lower Urinary Tract Obstruction (LUTO) Préavalenz und
perinatale Sterblichkeit in Mitteldeutschland”

07.-08.04.2017
109. Jahrestagung der Séachsisch-Thiringischen Gesell-
schaft fur Kinder- und Jugendmedizin (STGKJM), Leipzig

- Rulf D. Fehlbildungsmonitoring lud zum jahrlichen
Einsendertreffen ein. Arzteblatt Sachsen-Anhalt 2017;
28(1/2): 18-19

- Spillner C. Ethische Entscheidungen am Lebensan-
fang. Arzteblatt Sachsen-Anhalt 2017; 28(7/8): 15-17

09.11.2017 Sitzung des Arbeitskreises Folsdure &
Gesundheit, Frankfurt a.M.
~Aktuelle Entwicklung Neuralrohrdefekte"
»Ergebnisse der Patienten-Umfrage zur
Folsaure-Vorsorge*

12.-15.11.2017 44th ICBDSR Annual Meeting, Austin,
Texas US
»-Epidemiological aspects of congenital
cytomegalovirus infection in Central
Germany”

25.11.2017 13. Einsendertreffen des Fehlbildungsmo-
nitoring Sachsen-Anhalt, Magdeburg
LAktueller Jahresbericht 2016
,Elternbefragung: Herausforderungen
eines Lebens mit einem Kind mit
Reduktionsdefekt der unteren Extremitat

»Reduktionsdefekte der unteren Extremitat - Welche Her-
ausforderungen und Bewaltigungsmdglichkeiten haben
Eltern von Kindern mit einer seltenen angeborenen Fehl-
bildung?“

30.11.-02.12.2017

28. Deutscher Kongress fiir Perinatale Medizin, Berlin
~untersuchung zum Schwangerschaftsverlauf bei neuro-
psychiatrischen Erkrankungen- eine Fall-Kontroll-Studie”
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Weitere Aktivitaten und Kooperationen

An folgenden Studien, die von unserem Kooperations-
partner EUROCAT durchgefiihrt werden, haben wir als
Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt im Jahr 2017
teilgenommen bzw. diese Studien wurden initiiert:

EUROCAT/EUROmediCAT

- Epidemiology of congenital cerebral anomalies

- Epidemiology of selected rare congenital anomalies

- EUROmMediCAT Signal Detection: updated methodolo-
gy and data

- First trimester use of beta-blockers and risk of specific
congenital anomalies in offspring: a European case-
malformed control study

- Exposure to Sex Hormones in Early Pregnancy and
Risk of Congenital Anomaly

- Thyroid disease and the drugs used to treat it in preg-
nancy and congenital anomalies

- Use of antidepressants during pregnancy in Europe

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

- Hierarchical models in the analysis of medication use
during pregnancy and congenital anomalies

- Prevalence of Microcephaly in Europe: a population
based study

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

- Risk factors for the VACTERL association and the dis-
tribution of VACTERL anomalies

- Use of AEDs during pregnancy: Prevalence of Val-
proate Syndrome decreases in Europe

- EUROmediSafe: Establishing a linked European
Cohort of Children with Congenital Anomalies

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

ICBDSR

- ICBDSR-Collaborative Project on Hypospadias

- Use and impact of prenatal diagnosis of CHD: an
international retrospective cohort study

- ICBDSR Mortality Study

- Collaborative Project on Mortality: survival of Anorectal
atresia/stenosis and Bladder extrophy

- Global Epidemiologic Study of Gastroschisis

Das Fehlbildungsmonitoring organisierte folgende Veran-

staltungen bzw. Fortbildungen im Jahr 2017:

- Weiterbildung ,Kolloquium anlésslich des weltweiten
Fehlbildungstages: Fetale Alkoholexposition oder
genetisch bedingte Fehlbildung?*

03.03.2017 in Magdeburg

- Weiterbildung ,Ethische Entscheidungen am Lebens-
anfang an klinischen Fallbeispielen”
03.05.2017 in Magdeburg

- Weiterbildung ,13. Einsendertreffen des Fehlbil-
dungsmonitoring Sachsen-Anhalt*
25.11.2017 in Magdeburg

An folgenden Veranstaltungen bzw. Sitzungen nahmen
Mitarbeiterinnen des Fehlbildungsmonitoring Sachsen-
Anhalt im Jahr 2017 teil:

- 15.-18.02.2017
48. Jahrestagung der Gesellschaft fiir Padiatrische
Nephrologie, Wien

- 09.03.2017
Berichterstatter-Gesprach Ausschuss fiir Emédhrung
und Landwirtschaft, Berlin

- 15.03.2017
Humana Fortbildungsveranstaltung fiir Hebammen
und Pflegepersonal, Wernigerode

- 04.-06.04.2017
5. DNVF-Spring-School 2017, Bonn

- 07.-08.04.2017
109. Jahrestagung der Sé&chsisch-Thiringischen
Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin
(STGKJM), Leipzig

- 07.06.2017
EUROIinkCAT Annual Meeting, Baveno, Italien

- 08.-09.06.2017
32nd Eurocat Registry Leaders Meeting, Baveno,
Italien

- 07.-11.08.2017
Summer School ,Advanced Epidemiologic Methods*,
Berlin

- 12.-15.11.2017
44t |CBDSR Annual Meeting, Austin, Texas US

- 24.10.2017
EUROCAT Management Committee Meeting at JRC,
Ispra, ltalien

- 30.11.-02.12.2017
28. Deutscher Kongress fiir Perinatale Medizin, Berlin

- 09.11.2017
Sitzung des Arbeitskreises Folsdure & Gesundheit,
Frankfurt a.M.

- 25.11.2017
13. Einsendertreffen des Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt, Magdeburg (Organisation)

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 fur Kooperationen stehen wir
Ihnen gerne jederzeit zur Verfligung.
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18 Neugeborenenhérscreening 2017

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 Horstoérungen friihzeitig (bis zum 3. Lebensmonat)
zu diagnostizieren und eine entsprechende Therapie (bis
zum 6. Lebensmonat) einzuleiten.

Grundlage fir 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 Frihgeborenen spatestens 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 2017 gab es in Sachsen-Anhalt 24 Geburtsklini-
ken. In allen wird bereits langjahrig ein Neugeborenen-
horscreening mittels TEOAE oder AABR angeboten.
Diese Kliniken nahmen 2017 alle am Tracking des Neu-
geborenenhdrscreening teil.

Dazu wird jedem Kind - sofern keine Ablehnung dieser
Untersuchung und/oder Dateniibermittlung 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 Neugeborenenhérscreening
(landerspezifisches Screeningzentrum) fungiert das Fehl-
bildungsmonitoring Sachsen-Anhalt in Zusammenarbeit
mit dem Zentrum fiir Neugeborenenscreening in Sachsen-
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 (iber még-

liche Indikationen zur Durchfiihrung einer AABR aufgrund

eines erhdhten Risikos fur Horstérungen (modifiziert nach

JCIH 2007):

- positive Familienanamnese hinsichtlich Horstérungen

- 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 Horverlust

- neurodegenerative Erkrankungen oder sensomotori-
sche Neuropathien

- auBerliche Auffélligkeiten, die auf eine syndromale
Erkrankung hinweisen kdnnen, die mit einer Horst6-
rung vergesellschaftet ist (z. B. weil’e Haarstréahne)

- 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 flir das Tracking
zum Horscreening dient, wird ebenfalls von mehreren
Hebammen genutzt. Somit wird auch fiir die durch sie
betreuten Kinder (z. B. Hausgeburten) das Neugebore-
nenhdrscreening-Tracking ermdglicht.

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)

Im Jahr 2017 wurde insgesamt 17.644 Neugeborenen Weiterhin gehen Angaben zu 150 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 fiir diese Kinder die Mdéglichkeit 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 Hoértestergebnisse, die an das
Fehlbildungsmonitoring per Post oder per Fax lbermittelt
werden. Im Fehlbildungsmonitoring erfolgt dann kontinu-
ierlich die Dateneingabe in eine spezielle Trackingdaten-
bank. Insgesamt erhielten wir im Jahr 2017 Meldungen
von 101 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. 1.940 Meldungen zu rechnen ist,
wobei flr einige Kinder Mehrfachbefunde registriert wer-
den (z. B. aus der Geburtsklinik, Kinderklinik, HNO-KIlinik,
von einem niedergelassenen HNO-Arzt, Kinderarzt oder
von den Eltern).

Geborene mit Screening-ID und Anzahl der Befundeingange

Januar 1.489 1.984

Méarz 1.441 1.896

Mai 1.534 2.025

Juli 1.738 2.183

September 1.512 2.019

November 1.411 1.805

gesamt 17.794

Um das Tracking zu gewahrleisten, wurden fiir die Neu-
geborenen des Jahres 2017 insgesamt 2.700 Briefe bzw.
Fax-Anfragen (pro Kind ein bis maximal acht Briefe) ver-
schickt. Bezogen auf alle Kinder mit Screening-ID ent-
spricht dies durchschnittlich 0,15 Briefe pro Kind.

Ergebnisse (Stand: Oktober 2018)

In die Auswertungen zum Neugeborenenhdrscreening
2017 gehen alle Befunde ein, die an die Trackingstelle fiir
das Neugeborenenhdrscreening fir Kinder aus dem
Geburtsjahr 2017 gemeldet wurden:

Von den 17.794 Kindern mit Screening-ID hatten 14.956
Kinder ein unauffalliges Neugeborenenhérscreening.

Bei 2.838 Kindern war dieser erste Hortest kontrollbediirf-
tig bzw. es wurde kein Neugeborenenhdrscreening in der
Geburtsklinik durchgefiihrt (gilt ebenfalls als kontrollbe-
dirftig). Die Griinde fiir eine Nichtdurchfiihrung des Hor-
tests sind vielfaltig, dazu gehoéren z. B. die ambulante
Geburt bzw. die vorzeitige Entlassung aus der Geburtsein-
richtung, die Verlegung des Kindes in eine andere Kilinik
oder ein defektes Gerat.

Die Kontrolluntersuchung der 2.838 Kinder ergab bei 2.074
Kindern ein unauffélliges Ergebnis. Die restlichen 764 Kin-
der hatten weiterhin ein kontrollbediirftiges Ergebnis.

Von diesen 764 Kindern erhielten 323 Kinder eine abge-
schlossene padaudiologische Konfirmationsdiagnostik.
198 Kinder haben unserer Kenntnis nach keine Konfirma-
tionsdiagnostik erhalten und gelten als lost to follow-up.

23.274

Ebenfalls gab es telefonische Kontakte zu den Eltern der
Kinder, die 2017 geboren wurden bzw. zu den behandeln-
den Arzten. Es wurden insgesamt 251 Telefonate im Rah-
men des Tracking gefiihrt (ein bis maximal vier pro Kind).

Bei 189 Kindern wurde kein Screening durchgefiihrt (keine
Elternreaktion auf Nachfragen oder Untersuchung abge-
lehnt) und bei 18 Kindern befindet sich der Status noch in
Abklarung, d. h. die Untersuchungen waren im Oktober
2018 noch nicht abgeschlossen bzw. der Trackingprozess
dauert noch an. Firr 36 Kinder musste die Nachverfolgung
seitens der Trackingstelle ohne Ergebnis beendet werden,
da die Eltern nicht kontaktiert werden konnten.

Insgesamt konnte bisher bei 344 Kindern des Geburts-
jahrgangs 2017 die follow-up-Untersuchung (Konfirma-
tionsdiagnostik) abgeschlossen werden. Neben den
323 Kindern, die ein kontrollbediirftiges Ergebnis hatten,
sind darunter auch 21 Kinder mit unauffalligem Erstscree-
ning. Diese 21 Kinder erhielten méglicherweise aufgrund
bestehender Risikofaktoren eine follow-up-Untersuchung.
Im Rahmen der Konfirmationsdiagnostik konnte bei
305 Kindern eine Horstérung ausgeschlossen werden.
Bei 39 Kindern wurden Horstdrungen diagnostiziert (26 x
beidseitige und 13 x einseitige Horstérung) und eine ent-
sprechende Therapie eingeleitet. Beispielsweise wurden
24 Kinder mit Hoérgeraten versorgt (16 x Horgeréate beid-
seitig, 8 x HOrgerat einseitig).
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19 Jahresbericht 2017 des Zentrums fir
Neugeborenenscreening in Sachsen-Anhalt

gemal §13 bis §42 inkl. Anlagen der giltigen Kinder-Richtlinie des Gemeinsamen Bundesausschusses Ulber
die Friherkennung von Krankheiten bei Kindern bis zur Vollendung des 6. Lebensjahres

Kooperative Leitung des Screening-Zentrums:

Prof. Dr. med. Berend Isermann (Institut fir Klinische Chemie und Pathobiochemie)
Prof. Dr. med. Klaus Mohnike (Universitatskinderklinik)

Laborleitung:

Fachérztin fir Laboratoriumsmedizin Dr. med. Katrin Borucki

Dr. rer. nat. Sabine Ronicke

Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R.
Institut fiir Klinische Chemie

Leipziger Str. 44, Haus 39

39120 Magdeburg

Einleitung

Das Neugeborenenscreening ist eine bevolkerungsmedizi-
nische PraventionsmalRnahme mit dem Ziel der vollstandi-
gen und friihzeitigen Erkennung sowie einer qualitdtsgesi-
cherten Therapie aller Neugeborenen mit behandelbaren
endokrinen und metabolischen Erkrankungen.

In der Richtlinie des Gemeinsamen Bundesausschusses
Uber die Fruherkennung von Krankheiten bei Kindern
(Kinder-Richtlinie) sind die Details des Neugeborenen-
screenings (NGS) und des Screenings auf Mukoviszidose
(CF) in den Paragraphen 13 bis 42 geregelt.

Die Deutsche Gesellschaft fur Neugeborenenscreening
e.V. (DGNS) erstellt jahrlich, gemeinsam mit den deutschen
Screeninglaboratorien, den nationalen Screeningreport
(http://screening-dgns.de/reports.php). Die statistische Auf-
arbeitung der Screeningdaten orientiert sich an den in der
Richtlinie definierten Qualitatskriterien fir die Durchfiihrung
des NGS und CF-Screenings in Deutschland
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Abb. 1: Probenverteilung der Screeningzentren in Deutschland?

Der Report bezieht sich ausschlieRlich auf die angeborenen
metabolischen und endokrinologischen Erkrankungen, die
als Zielkrankheiten in der Richtlinie definiert sind. Er stellt
eine umfassende statistische Zusammenstellung der krank-
heitsbezogenen Screeningzahlen, Recallraten, sowie
bestatigten Diagnosen fiir das jeweilige Jahr dar. AuRerdem
werden flir ganz Deutschland Daten zur Prozessqualitat
prasentiert.

Die Screeningproben aus den einzelnen Bundeslandern
verteilen sich auf die Laboratorien wie in Abbildung 1 dar-
gestellt’. Das Screeninglabor in Magdeburg bearbeitet die
Trockenblutproben aller in Sachsen-Anhalt geborenen
Kinder.

Tabelle 1 zeigt die Haufigkeiten im Jahr 2016 der Scree-
ning-Zielkrankheiten in Deutschland? bei einer Gesamtzahl
gescreenter Neugeborener von 783.873.

Tab. 1: Haufigkeit der im Screening entdeckten Krankheiten in
Deutschland 20161 (inklusive milder Varianten)

Hypothyreose 242 1:3.273

Biotinidasemangel (inkl. partieller Defekte) 27 1:29.338

Phenylketonurie (PKU) n=70 / Hyperphenyl- 148
alanindmie (HPA) n=77 / Cofaktormangel n=1

Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase :
(MCAD)-Mangel 76 1:10.423

(Very-)Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase .
(VLCAD)-Mangel 8 1:99.016

Carnitin-Palmitoyl-CoA-Transferase |l .
(CPTIl)-Mangel 2 1:396.066

Glutaracidurie Typ | (GA 1) 5) 1:158.426
gesamt 605 1:1.309
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Im Folgenden werden die Daten des Screenings in Sachsen-Anhalt aus dem Jahr 2017 dargestellit.

Prozessqualitat

Prozessqualitat beschreibt die Prozessablaufe und deren
Bewertung durch Fachgremien an Hand von vorgegebenen
Indikatoren. Diese sind fiir das Neugeborenenscreening:

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

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

- Erfassung der Untersuchungsparameter und Norm-
werte/Cut-off Werte

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

- Spezifitdt und Sensitivitat der Testverfahren

Erfassungsraten

Da laut §15 und §31 der Kinder-Richtlinie jedes Neugebo-
rene einen Anspruch auf Teilnahme am erweiterten Neu-
geborenen-Screening und Mukoviszidose-Screening hat,
ist ein Tracking auf Vollstandigkeit nétig. Dies erfolgt fur
Kinder, die in geburtshilflichen Einrichtungen entbunden
wurden, durch Kontrolle der fortlaufenden Geburtenbuch-
nummern. Dies geschieht im Screeninglabor und durch
ein sogenanntes Leerkartensystem. Die geburtshilflichen
Einrichtungen missen laut Kinder-Richtlinie auf einer lee-
ren Testkarte die Ablehnung des Screenings, die Ableh-
nung einer Frihabnahme bei einer ambulanten Entbin-
dung, die Verlegung in eine Spezialeinrichtung oder den
Tod des Neugeborenen dokumentieren. Diese Testkarte
muss an das Labor geschickt werden. Der Erfolg dieses
Systems ist in den einzelnen Bundeslandern unterschied-
lich.

Fir das Jahr 2017 sahen die Erfassungsraten in Sach-
sen-Anhalt wie folgt aus:

Laut den vorlaufigen Angaben des Statistischen Landes-
amtes wurden 17.837 Kinder in Sachsen-Anhalt lebend
geboren (Angaben nach dem Wohnort der Mutter).

Tab. 2: Erstuntersuchungen nach Wohnort der Mutter

Erstscreening im Screeninglabor Magdeburg insgesamt 17.722
Screening von in Sachsen-Anhalt wohnenden Kindern 16.968

Die Diskrepanz zwischen der Zahl der Lebendgeborenen
in Sachsen-Anhalt und der Anzahl der gescreenten Kin-
der betragt 869.

Grundlage fiir die Angaben des Statistischen Landesam-
tes sind die von den Geburtseinrichtungen an die Stan-
desdmter gemeldeten Geburten, die nach dem Wohnort
der Mutter sortiert werden. Die Zahl der in Sachsen-
Anhalt lebenden Miitter, die lhre Kinder in anderen Bundes-

- Prozesszeiten (hier nur im Praanalytischen- und
Laborbereich: Alter bei Blutentnahme, Zeit zwischen
Blutentnahme, Laboreingang und Befundlbermittlung)

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

- Konfirmationsdiagnostik
- Art der Diagnostik
- Zeitraum der Diagnostik

- endglltige Diagnose

- Therapiebeginn

landern zur Welt brachten, kann in der Screeningstatistik
unseres Zentrums nicht erfasst werden, wenn das Neuge-
borenenscreening in einem anderen Bundesland erfolgte.

Tab. 3: Erfassung durch Leerkarten

Screening erfolgt 268

Durch die Nachverfolgung (Telefonate, Elternbriefe) blie-
ben nur 1,5 % der eingesendeten Leerkarten ergebnislos.
Von allen anderen Lebendgeborenen erfolgte spater die
erfolgreiche Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings
und des CF-Screenings in unserem oder in einem
benachbarten Screening-Labor.

Des Weiteren wird das Tracking von fehlenden Scree-
ning-Untersuchungen auch nach in Tabelle 4 stehenden
Griinden erfolgreich durchgefiihrt.

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

Messparameter und die gesicherten Falle aufgezeigt. Ins-

gesamt mussten 2017 109 Kontrolluntersuchungen
durchgefiihrt werden.

Tab. 5: Recall-Rate 2017 und diagnostizierte Patienten mit einer Stoffwechselkrankeit bezogen auf 17.722 Screeninguntersuchungen
(beinhaltet auch Frithabnahmen < 36h und Frithgeburten < 32SSW), Pravalenz 1992-2017’

(< 36 Std.) und Friihgeburt (< 32. SSW)

#  Screening auf Adrenogenitales Syndrom (AGS) seit 1997 in Sachsen-Anhalt

Recall: Anforderung einer erneuten Blutprobe bei auffalligen Screeningbefund in der Erstuntersuchung. Hier dargestellt die Anzahl inkl. Friihabnahmen

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

###*  Mucoviszidose-Screening seit September 2016

Prozesszeiten

Blutentnahmezeiten

Alter bei Abnahme des Erstscreenings

923

3 8

Anzahl %

8 8 8 g8 8

<36 36-72 >72

Stunden

Abb. 2: Alter bei Abnahme des Erstscreenings

Versandzeiten

Laut §21 der Kinder-Richtlinien soll das Versanddatum
der Trockenblutkarte gleich dem Abnahmedatum des Blu-
tes sein. So soll gewahrleistet werden, dass der Postweg
72 Stunden nicht Uberschreitet. Abbildung 3 zeigt, dass
18,5 % (2016: 15,4 %) aller Einsendungen das Labor erst
nach mehr als 3 Tagen erreichten. Im Durchschnitt kom-
men die Proben aus den 24 Kliniken im geforderten Zeit-
fenster im Labor an, wobei es zum Teil groe Unterschie-
de in der Versanddauer gibt (Tabelle 6).

Die optimale Blutentnahmezeit fir das Neugeborenen-
screening (36.-72. Lebensstunde, §20 Kinder-Richtlinien)
wurde bei 92,3 % (2016: 92,2 %) der Abnahmen eingehal-
ten. Bei insgesamt 7,6 % aller Neugeborenen wurde die
Blutentnahme nicht im geforderten Zeitraum durchgefiihrt
(2016: 5,5 %). Wir sehen eine gleichbleibende Tendenz
gegentber den Vorjahren.

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

Ahnlich der Vorjahre, gab es auch 2017 Verzdgerungen
des Postversands. Es gab Trockenblutkarten die erst
nach tber 10 Tagen im Labor eingegangen sind. Drei der
24 Kliniken haben zu hohe Versandzeiten. Da jede verzo-
gerte Blutentnahme bzw. jeder verlangerte Postweg ein
potentielles (Lebens-)Risiko flir die betroffenen Kinder
bedeutet, versucht das Labor mittels Schulungen (jahr-
liche Fortbildungsveranstaltung) die Versanddauer zu
verbessern. Hauptursache ist sicher die Versendung der
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Trockenblutproben Uber private Postzusteller. Wir emp-
fehlen dringend die Proben mit der Deutschen Post direkt
ans Screening-Postfach zu verschicken. Folgende Hin-
weise sind auRerdem zu beachten:

- Blutproben am Tag der Entnahme versenden

- nicht an die Horscreening-Trackingstelle schicken

50

42,1
40

& 26,7

Anzahl %

20 185

<=24 24-48 48-72 >72

Stunden

Abb. 3: Post-Versanddauer der Trockenblutkarten (Erstscreening)
Zeit von der Blutabnahme bis zum Eingang im Labor

Befundiibermittlung

Abbildung 4 zeigt die Dauer der Diagnostik aller
Erstscreening-Untersuchungen im Labor. Befunde, die
nach mehr als 36 Stunden fertig sind, sind durch interne
Wiederholungen bedingt. Die 11,1 % (2016: 5,2 %) aller
Befunde, die das Labor erst nach mehr als 48 Stunden
verlassen, spiegeln im Wesentlichen die verldngerte
Befunddauer durch das Mukoviszidose-Screening
(3-stufiges Screening) und Stérungen im Laborablauf
(Geratewartungen, -reparaturen usw.) wider.

Diagnostikdauer (Zeit zwischen Laboreingang und Befundausgang)
80

70 67,1

60

50

40

Anzahl %

30

21,7
20
10 79
a .:I =

32
<24 24-48 48-72 >72

Stunden

Abb. 4: Dauer der Befundiibermittlung

Abbildung 5 zeigt die Zeit von der miindlichen Ubermitt-
lung der pathologischen Befunde bis zum Eingang der
Kontrollprobe (Recall). Pathologische Befunde werden
grundsatzlich sofort miindlich, nachdem sie labor-intern
kontrolliert wurden, Gbermittelt und als Teilbefund gefaxt.
Diese Aktivitdten werden dokumentiert.

Tab. 6: Post-Versanddauer der Trockenblutkarten pro einsen-
dende Klinik (Mittelwert aller Stationen einer Klinik)

Magdeburg St. Marienstift* 19,3
Magdeburg Universitatsklinikum* 30,2
Naumburg 40,8
Zeitz 43,3
Quedlinburg 44,7
Bitterfeld-Wolfen 49,1
Aschersleben 49,7
Wernigerode 55
Halle Universitatsklinikum 52,6
Lutherstadt Wittenberg 57,9
Weilenfels 62,2
Dessau-RoRlau 79,7 1

* Klinik mit einem Probenkurier

Die Daten in der nachstehenden Abbildung 5 sind ohne
Mukoviszidose-Screening, da hier keine Kontrollkarte
angefordert wird, sondern die Kinder mit auffélligem
Screening-Befund einen Schweiltest in einer zertifizier-
ten CF-Ambulanz bekommen.

Die Falle mit einer Reaktionszeit von mehr als 5 Tagen
betrafen unreife Friihgeborene, wo die Abnahme des
Kontrollblutes bis zum Erreichen eines korrigierten Gesta-
tionsalters von 32 Wochen abgewartet werden konnte
(zeitgerechte Zweitabnahme). Diese Kinder befinden sich
wahrend der gesamten Zeit in der intensivmedizinischen
Betreuung einer Friihgeborenenstation.

Reaktionszeit des Einsenders auf den Recall
45
40 39,5
35
30

25

Anzahl %

20
16,0

<1 1-3 4-5 >5

Tage

Abb. 5: Reaktionszeit des Einsenders auf den Recall
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Konfirmationsdiagnostik und Therapie Screening-positiver Patienten

20 Screening-Verdachtsfalle konnten durch Konfirmationsdiagnostik bestatigt werden, wovon 16 Patienten einer Therapie

zugefiihrt werden mussten:

Tab. 7: Diagnose, Bestatigungsdiagnostik und Therapiebeginn

2 x Galaktosémie, Duarte-Variante

Gesamtgalaktose, Mutationsanalytik

nicht behandlungsbediirftig

3 x Phenylketonurie

1 x LCAD-Mangel

Serum-Phe, BH4-Test

organische Sauren im Urin,
z.T. Mutationsanalyse

7-11 Tage

5 Tage

3 x Mukoviszidose
(2 x klassische homozygote CF)

Zusammenfassung

Am 01. September 2016 trat eine neue Fassung der Kin-
der-Richtlinie in Kraft. Das Screening auf Mukoviszidose
wurde als neue Screeningerkrankung in den Paragraphen
29 bis 42 aufgenommen.

Demzufolge wurden neue Einverstandniserklarungen
erstellt und das Layout auf den Trockenblutkarten ange-
passt. Eltern haben die Mdglichkeit das Screening auf
Mukoviszidose unabhangig vom Erweiterten Neugebore-
nenscreening durchfiihren zu lassen oder abzulehen
(Ankreuzfeld auf der Trockenblutkarte). Das ist bis zur
vollendeten 4. Lebenswoche des Neugeborenen maglich.
Beide Screening-Programme kdnnen aus einer Blutab-
nahme durchgefiihrt werden, insofern ausreichend Blut
aufgetropft wurde.

Das Gen-Diagnostikgesetz gilt auch flir das Mukoviszido-
se-Screening und ist das Uibergeordnete Gesetz mit Straf-
paragraphen. Hebammen diirfen Blut fir das Mukoviszi-
dose-Screening nur nach Beauftragung durch einen Kin-
derarzt abnehmen. Formulare entnehmen sie bitte unse-
rer Hompage (www.stwz.ovug.de).

Das Neugeborenenscreening- und Stoffwechsellabor
gehort seit Oktober 2015 zum Institut fiir Klinische Che-
mie und Pathobiochemie (Zentrallabor des Universitats-
klinikums Magdeburg A.6.R.). Dennoch bleibt eine inten-
sive Kooperation zu den Facharzten fir Kinderheilkunde
bestehen und wird nachdriicklich geférdert.

2017 wurde ein neues LC-Tandem-Massenspektrometer
fir das Neugeborenenscreening angeschafft. Dieses
Gerat ist in der Lage auch neue Anforderungen und neue
Zielkrankheiten zu bearbeiten.

Schweiltest
Mutationsanalyse

25-62 Tage

Die Prozessqualitdt des Neugeborenenscreenings in
Sachsen-Anhalt ist wie in den Vorjahren sehr gut und liegt
im bundesweiten Durschnitt aller Screeninglabore (Natio-
naler Screeningreport der Deutschen Gesellschaft flr
Neugeborenenscreening).

Wie immer konnten wir alle Patienten mit positivem
Erstscreening weiterverfolgen und die Diagnose sichern
bzw. ausschlieBen. Wir bedanken uns bei allen
Zentren/Ambulanzen fir die gute und reibungslose
Zusammenarbeit.

Fir 2017 errechnet sich fur alle Zielkrankheiten des Neu-
geborenenscreenings fiir Sachsen-Anhalt eine Inzidenz
von 1/1.760.

Das Stoffwechselzentrum Magdeburg ist im Internet unter
www.stwz.ovgu.de

zu erreichen. Einsender und Eltern, sowie Interessierte
kénnen hier Informationen/Formulare zum Neugebore-
nenscreening und zur speziellen Stoffwechseldiagnostik
erhalten und downloaden.

Der nationale Screeningreport der DGNS!1 ist auf der Web-
seite der Gesellschaft (http://screening-dgns.de) 2 Jahre
nach Ablauf des betreffenden Zeitraumes einzusehen.

1 Quelle: Deutsche Gesellschaft fur Neugeborenenscreening e.V. (DGNS): Nationaler Screeningreport Deutschland 2016
http://www.screening-dgns.de/Pdf/Screeningreports/DGNS-Screeningreport-d_2016.pdf
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