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16 Neugeborenen-Hoérscreening

Einflhrung

Nach Angaben des Zentralregisters fur kindliche Hor-
stérungen in Berlin (DZHB) sind in Deutschland ca. 1,2
pro 1.000 Neugeborene von einer behandlungsbedirfti-
gen beiderseitigen Horstdrung betroffen. Dies ist ver-
gleichbar mit anderen europdischen La&ndern und den
USA.

Bei ca. 17.000 Geburten kann man in Sachsen-Anhalt pro
Jahr von 20 bis 30 betroffenen Kindern mit einer angebo-
renen Horstérung ausgehen.

Ein funktionierender Gehdrsinn ist in der Regel schon
gegen Ende der Schwangerschaft ausgepragt. Neugebo-
rene kdnnen akustische Reize wahrnehmen und verarbei-
ten. Die postnatale Stimulierung férdert die weitere Rei-
fung und Ausbildung des zentralen auditorischen
Systems in den ersten Lebensjahren. Vielféltige Rei-
fungsprozesse gehen in bestimmten Zeitfenstern, den

Atiologie

In der Neugeborenenphase werden erworbene und here-

ditédre Horstdrungen unterschieden. Bei einem Viertel der

betroffenen Neugeborenen sind die Ursachen fir eine

Horstérung jedoch nicht auszumachen.

Die erworbenen Hoérstérungen werden beziiglich ihres

Entstehungszeitpunktes in pré-, peri- und postnatale Hor-

stérungen unterteilt. Ungefahr 25 % der Hoérstérungen

sind erworben. Haufige Risikofaktoren, die eine Horsto-

rung hervorrufen oder beglnstigen, sind

- Infektionen in der Schwangerschaft (z. B. Rételn,
Herpes simplex, Toxoplasmose oder Cytomegalie),

- neonatale Sepsis, bakterielle Meningitiden,

- Fehlbildungen des Kopfes, des Gesichtes und der
Ohren,

- extreme Unreife bei Friihgeburtlichkeit,

- APGAR-Werte von 0-4 nach 1 min oder 0-6 nach 5 min,

- beatmungspflichtige respiratorische Anpassungssto-
rungen,

- kritische Hyperbilirubindmie,

- Anwendung ototoxischer Medikamente (z. B. Amino-
glycoside).

Die Pravalenz von Horstérungen bei Vorliegen o. g. Risi-
kofaktoren erhdht sich auf 1-3 pro 100 Neugeborene.

Bei etwa der Halfte der betroffenen Neugeborenen
besteht eine genetische Ursache fiir das Auftreten einer
Horstérung.

Genetische Defekte, die zur familiaren Haufung von
Horstérungen fihren kdnnen, werden in syndromale (ca.
30 %) und non-syndromale (ca. 70 %) Formen unterteilt.
Die syndromalen Hérstérungen sind haufig polysympto-
matisch, da sie mit assoziierten Anomalien anderer Orga-
ne verbunden sind. Bei den verschiedenen relevanten
Syndromen kann die Horstérung in Verbindung mit Ohr-
fehlbildungen, mit Haut- und Augenerkrankungen, mit
Muskel- und Skelettanomalien und zusammen mit
Nieren- oder Stoffwechselerkrankungen auftreten. Zu den
am haufigsten auftretenden Syndromen mit Horstérungen
wird das autosomal rezessiv vererbte Pendred-Syndrom,
welches 5-8 % der erblichen Hérstérungen ausmacht,

sensiblen Perioden, vonstatten. Diese laufen nur dann
ungestort ab, wenn in den ersten Lebensmonaten eine
Stabilisierung der neuronalen Verbindungen durch
Schallreize stattfindet. Neugeborene mit einer angebore-
nen Horstdrung sind daher gegebenenfalls schon zum
Zeitpunkt der Geburt in ihrer Entwicklung verzdgert. Je
nach Schweregrad des Horverlustes und der Fahigkeit
zur Kompensation kdnnen mehr oder weniger gravieren-
de Einschrankungen in der Lebensqualitdt und Entwick-
lung zu beobachten sein. Bekannt ist, dass bereits bei
geringen Einschrankungen des Horvermdgens Verzoge-
rungen oder Stérungen in der Sprachentwicklung zu
erwarten sind, zudem werden diskrete Horstdrungen oft-
mals erst zu spét - d. h. jenseits des 36. Lebensmonats -
erkannt. Dies ist besonders beunruhigend, da der optima-
le Zeitpunkt fiir die Rehabilitation einer Horstérung vor
dem 6. Lebensmonat liegt.

gezahlt. Es geht mit einer congenitalen, variabel ausge-
prégten Schwerhdrigkeit und in ca. 80 % der Falle mit
einer Struma einher. Eine molekulargenetische Diagno-
stik ist moglich.

Weiterhin werden zu den hérstérungsassoziierten Fehlbil-
dungen u. a. das Usher-Syndrom, das Alport-Syndrom,
die Osteogenesis imperfecta, das Waardenburg-Syn-
drom, das Goldenhar-Syndrom, das Pierre-Robin-Syn-
drom und das Francescetti-Syndrom gerechnet.

Die non-syndromalen Hérstérungen sind monosympto-
matisch und entziehen sich damit der Blickdiagnose. Teils
beginnen sie sehr frih, teils manifestieren sie sich im
Erwachsenenalter. Sie werden entsprechend des Verer-
bungsmodus in autosomal rezessive Schwerhdrigkeiten
mit einem Anteil von 70-80 %, autosomal dominante
Schwerhdrigkeiten mit einem Anteil von 20 %, sowie
X-chromosomale und mitochondriale Schwerhdrigkeiten
eingeteilt.

Autosomal rezessive Schwerhdrigkeiten sind haufig durch
eine mittel- bis hochgradige Schwerhdrigkeit gekennzeich-
net und treten in Deutschland meist als sporadische
Schwerhdrigkeit in Erscheinung. Die Abkirzung fiir diese
Entitaten ist DFNB (deafnesss-Locus nicht-syndromaler
Schwerhdrigkeiten, Typ B). Es sind heute ca. 50 Genregio-
nen lokalisiert und nunmehr 14 wichtige Gene identifiziert.
Eine zunehmende Bedeutung erlangte in den letzten Jah-
ren die molekulargenetische Untersuchung des Connexin
26. So kann bei ca. 50 % der Patienten in Deutschland mit
autosomal-rezessiver, nicht syndromaler Schwerhdrigkeit
ein Gendefekt im ,Schwerhérigkeitsgen®, dem Connexin 26,
nachgewiesen werden.

Aufgrund der Fortschritte in der genetischen Forschung
konnten in den letzten Jahren eine Reihe von Genen
identifiziert werden, die im Falle eines Funktionsverlustes
zu einer Horstérung flihren kénnen. Um den Patienten
und Angehdrigen eine umfassende Information zu den
Méoglichkeiten und Problemen einer molekularen Diagno-
stik anzubieten, sollte bei Verdacht auf das Vorliegen
einer erblich bedingten Hoérstérung eine humangeneti-
sche Beratung angestrebt werden.
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Horstérungen lassen sich entsprechend ihrer Topogra-

phie systematisch einteilen in

- Schallleitungsschwerhdérigkeit (SLS): Stérung des
Schalltransportes, d. h. Stérungen der Schalliibertra-
gung im aulReren Gehdérgang und/oder Mittelohr,

- Schallempfindungsschwerhérigkeit (SES): Stérung
der Reizaufnahme und Reizumwandlung, d. h. Hor-
stérungen die durch Innenohr- und Hornervenschadi-
gung bedingt sind,

- Zentrale Schwerhérigkeit: Stérung der zeitlichen,
spektralen und rdumlichen Horwahrnehmung.

Weiterhin differenziert man Hoérstérungen entsprechend

der Auspragung des Horverlustes in

- geringgradige Schwerhdrigkeit (Horverlust bis 30 dB):
betrifft ca. 26 %,

- mittelgradige Schwerhdorigkeit ( Horverlust 30-60 dB):
betrifft ca. 37 %,

- hochgradige Schwerhorigkeit (Horverlust > 60 dB):
betrifft ca. 15 %,

- an Taubheit grenzende Schwerhdrigkeit: (Horverlust
Uber 90 dB) betrifft ca. 22%.

Therapie

Zur Therapie einer permanenten Horstdrung stehen Hor-
geradte und Cochlea Implantate zur Verfligung, die kom-
petent eingesetzt werden missen. Eine Horgerateversor-
gung bei Kindern ist individuell vorzunehmen und oft
schon bei geringgradigen Horverlusten ab 25 dB ange-
zeigt, wenn es zu Stérungen der Stdrschallselektion, in
der Sprachentwicklung und der Konzentration kommt.

Bei hochgradigen und an Taubheit grenzenden Schwer-
horigkeiten kommt es trotz einer suffizienten Horgerate-
versorgung mit Hortraining oft nicht zu einer sprachlichen
Entwicklung. Auch wenn mittels tonaudiometrischer Ver-
fahren Reaktionen auf akustische Reize erkennbar sind,
ist die Versorgung mit einem Cochlea Implantat zu erwa-
gen. Das Hoérgerat verstarkt den einfallenden Schallreiz
und flhrt so trotz defekter Haarzelle zu einer akustischen
Perzeption. Sind die aufnehmenden Haarzellen der Coch-
lea aber nur noch in geringer Anzahl vorhanden, oder in

Friherkennung

Um die Fruherkennung angeborener Horstérungen zu
verbessern, bestehen seit den 80er Jahren Bestrebun-
gen, ein Neugeborenen-Hérscreening zu etablieren.

Internationale Erfahrungen hierzu liegen z. B. aus den
USA vor. Seit 1993 gibt es dort Empfehlungen zur Durch-
fiihrung eines generellen Neugeborenen-Horscreening.
Auch in Deutschland wurde dieses Anliegen 2003 in einer
Stellungnahme der Interdisziplindren Konsensus-Konfe-
renz fiir das Neugeborenen-Hérscreening als Standard of
Care formuliert. Detaillierte Vorstellungen zur Finanzie-
rung des Screening sind zur Zeit jedoch nicht vorhanden.
In verschiedenen Teilen Deutschlands werden momentan
regionale Programme, die die Methodenpriifung und
Ermittlung eines finanziellen Rahmens zur Aufgabe
haben, durchgefiihrt. Entsprechend der Stellungnahme
der Interdisziplinaren Konsensuskonferenz Neugeborenen-
Horscreening ist das Horscreening ebenso wie das post-
natale endokrinologische und metabole Screening eine

Die Auswirkungen von Horstérungen sind entsprechend
ihres Schweregrades sowie der Begleitumstande mannig-
faltig. Sowohl Sprachentwicklungsstérungen, Artikulati-
onsstérungen, grammatikalische und syntaktische Fehler
als auch schwere geistige Entwicklungsriicksténde kén-
nen Ausdruck einer HOrstérung sein.

Umso wichtiger ist eine friihzeitige Intervention und Kom-
pensation einer bestehenden auditorischen Deprivation
mit den individuellen Stérungen der Hor-, Sprech-,
Sprach- und Sozialkompetenz der Kinder bei diagnosti-
zierter angeborener Schwerhdrigkeit bzw. Taubheit.

Um betroffenen Kindern eine weitgehend normale Ent-
wicklung zu ermdglichen, ist eine schnellstmdgliche Dia-
gnosestellung nach der Geburt unabdingbar.

Bisher liegt in Deutschland das mittlere Diagnosealter fr
permanente Hoérstérungen bei hochgradigen Hoérstorun-
gen bei 21 Monaten, bei mittelgradigen Horstérungen bei
29 Monaten und bei geringgradigen Hoérstérungen bei
unter sechs Jahren (DHZB).

ihrer Funktion zu sehr beeintrachtigt, ist die Schallverstar-
kung nicht mehr ausreichend, um Sprache zu verstehen.
Dann ist die Indikation zu einem Cochlea Implantat gege-
ben. Hierbei handelt es sich um eine Innenohrprothese,
die in die defekte Horschnecke (Cochlea) eingesetzt wird
und die Funktion der Haarzellen, ndmlich die frequenz-
spezifische Umwandlung und Ubertragung des Schallrei-
zes auf den Hornerven, realisiert. Die friihzeitige appara-
tive Rehabilitation, entweder mit Horgeraten oder Coch-
lea Implantaten, ist wichtig fur die nachfolgende Hor- und
Spracherziehung mittels multiprofessioneller, individuel-
ler adaptierbarer Férderprogramme. Von grundlegender
Bedeutung ist die Instruktion und Mitarbeit der Eltern
bezlglich des Umganges mit Hérgeraten und auch der
Uberwachung der Hérgeratewirksamkeit. Hier bietet die
Fruhférderung Uber spezielle Einrichtungen, wie die Lan-
desbildungszentren fiir Hérgeschadigte, gute Ansatzmég-
lichkeiten.

medizinische Komplexleistung, die nur in integrierten Ver-

sorgungsstrukturen zum gewtinschten Gesamterfolg flih-

ren kann.

Als Empfehlung und Zielstellung wurden gegeben:

- Erfassung von allen Neugeborenen,

- Diagnostik einer permanenten Hoérstérung bis zum
3. Lebensmonat,

- Einleitung einer Therapie bis zum 6. Lebensmonat,

- Einleitung einer standigen Kontrolle bei Risikokindern
mit zunachst unauffalligem Screening-Resultat,

- Aussagen zur Methodik des Screening sowie

- das Tracking.

Fir das Neugeborenen-Horscreening haben zwei audiolo-
gische Testverfahren Bedeutung erlangt. Zum einen han-
delt es sich um die Messung der otoakustischen Emissio-
nen (OAE) und zum anderen um die Ableitung akustisch
evozierter Potenziale (AEP) beispielsweise mittels Hirn-
stammaudiometrie (ABR-auditory brainstem response).
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Die Bestimmung der OAE ist ein objektives Verfahren zur
Messung der Funktion der duReren Haarzellen des Innen-
ohres. OAE sind Schallwellen, die bei akustischen Reizen
im Innenohr entstehen und im Gehdrgang mit einem
Mikrofon gemessen werden kénnen. Die audiologische
Bedeutung der OAE beruht darauf, dass die Funktion der
auleren Haarzellen bei nahezu allen klinisch relevanten
Funktionsstérungen des Innenohres beeintrachtigt ist und
sich dieses Funktionsdefizit unmittelbar in den OAE
widerspiegelt. Daher deutet ein Ausbleiben der OAE auf
eine Storung der Strecke vom Schalleintritt in das Ohr bis
zur Verarbeitung durch die Sinneszellen hin. Es werden
somit AuRen- und Mittelohr, sowie Teile des Innenohres
erfasst.

Aufgrund einer grof3eren Spezifitdt und Sensitivitdt haben
sich die TEOAE (transitorisch evozierte otoakustische
Emissionen) im Screening bewéhrt und etabliert.

Die Hirnstammaudiometrie (ABR) erlaubt die genaue
Bestimmung der Horschwelle und ist ein elektrophysiolo-
gischer Test. ABR-Verfahren messen die friihen audito-
risch evozierten Potenziale im Hoérnerv und der Hérbahn
nach unterschiedlichen akustischen Reizen. Diese Poten-
ziale werden Uber Oberflaichenelekiroden am Schédel
abgeleitet. Das Ausbleiben der ABR weist auf eine St6-
rung im AuRenohr, im Mittelohr, im Innenohr, im Hoérnerv,
in den auditorischen Hirnstammgebieten oder in den Neu-
ronen des Vierhligelgebietes hin.

Damit decken die ABR, verglichen mit den OAE, diagnos-
tisch den grofReren Teil der kindlichen Horstérungen ab.
Allerdings liegen die Ursachen der meisten behandelba-
ren kindlichen Horstérungen im peripheren Hérorgan und
sind damit iber OAE erfassbar.

Beide Hérscreening-Methoden haben Vor- und Nachteile.
Die OAE werden haufiger aufgrund ihrer leichten Durch-
fuhrbarkeit und des geringeren Zeitaufwandes in der klini-
schen Routine verwandt. Eine sehr frilhe Untersuchung,
z. B. bereits am ersten oder zweiten Lebenstag, flhrt
jedoch haufig zu falsch-positiven Befunden mit der Not-

wendigkeit einer Nachkontrolle. Die ABR werden u. a. zur
Kontrolle bei nicht nachweisbaren OAE eingesetzt. Hohe-
re Verbrauchsmaterialkosten sowie ein gréRerer Perso-
nalaufwand limitieren den Einsatz der ABR im klinischen
Alltag, z. B. einer Geburtsklinik. Bei Friihgeborenen und
Kindern mit zusétzlichen Risikofaktoren sollte immer eine
ABR-Ableitung vorgenommen werden um auch retro-
cochledre Stoérungen, insbesondere im synaptischen
Ubergang zu erfassen.

Im Rahmen des Neugeborenen Horscreening ist ein funk-
tionstlichtiges Tracking-System zu fordern. Hierunter wird
die Nachverfolgung von im Neugeborenen-Hdrscreening
auffalligen Kindern verstanden, bzw. der Kinder, die nicht
teilgenommen haben. Die Nachkontrolle wird so lange
durchgefihrt, bis das Horscreening nach Kontrolle einen
unauffalligen Befund ergibt oder eine entsprechende Dia-
gnostik und Therapie eingeleitet wird.

Eltern, bei deren Kind ein auffalliger Horscreeningbefund
erhoben wurde, missen Uber geeignete Einrichtungen
informiert werden, die die weitere Diagnostik und Thera-
pie Ubernehmen. Bei Kindern, bei welchen z. B aufgrund
einer ambulanten Geburt ein Hdrscreening in der
Geburtsklinik noch nicht durchgefiihrt wurde, sollten die
Eltern Gber den behandelnden Kinderarzt Giber das Neu-
geborenen-Horscreening informiert werden. Geschieht
dies nicht, so erfolgt nach einer definierten Zeitspanne
eine Erinnerung durch die Trackingstelle fiir das Neuge-
borenen-Hdrscreening.

Um ein suffizientes Tracking zu etablieren, bedarf es also
einer Datenbank, die neben der Erfassung aller Befunde
auch eine geeignete Kontrollmdglichkeit bietet. Daneben
ist die enge Kooperation mit den nachuntersuchenden
HNO-Kollegen von grofter Bedeutung, da von ihnen wie-
derum die Meldung an das Fehlbildungsmonitoring als
Trackingstelle fiir das Neugeborenen-Hdrscreening erfol-
gen muss. Hierzu erfolgte in Sachsen-Anhalt eine Schu-
lung aller interessierten HNO-Arzte und eine Einweisung
in das Meldesystem.

Ergebnisse Neugeborenen-Horscreening Sachsen-Anhalt 2006

Ein Horscreening-Tracking wurde bis 2006 in Sachsen-
Anhalt noch nicht systematisch praktiziert, obwohl in
nahezu allen Geburtseinrichtungen ein Hortest nach der
Geburt als freiwillige Vorsorgeuntersuchung angeboten
wird. Seit August 2006 erfolgte dann erstmals, vorerst im
Rahmen eines Pilotversuches, durch Zusammenarbeit
mit der Klinik St. Marienstift, der Universitatsfrauenklinik
und dem Stéadtischen Klinikum, eine Erfassung der in die-
sen Magdeburger Einrichtungen erhobenen Horscree-
ningergebnisse durch das Fehlbildungsmonitoring. Hier-
bei besteht eine enge Kooperation mit dem Zentrum flr
Neugeborenenscreening Sachsen-Anhalt. Technische
Unterstlitzung in Form einer entsprechenden Software
erhadlt das Fehlbildungsmonitoring durch die Firma
NENASERYV Ltd. Dresden.

Vom 01.08.2006-31.12.2006 wurden in den oben
genannten Einrichtungen 1.004 Kinder geboren. Alle
erhielten im Vorsorgeheft eine sogenannte Screening-ID-

Nummer zugeordnet, tber welche dann nach Durchflih-
rung des Stoffwechselscreening eine Dokumentation und
Zuordnung der aus den Geburtskliniken Ubermittelten
Horscreeningergebnisse mdglich war.

Insgesamt erhielten 992 Neugeborene ein Hérscreening
(98,8 %), so dass man von einer nahezu flachendecken-
den Erfassung der Geborenen ausgehen kann. Griinde
fur die Nichtdurchfiihrung der Untersuchung bei zwdlf
Kindern (1,2 %) waren z. B. extreme Friihgeburtlichkeit
- hierbei waren drei Kinder in den ersten Lebenswochen
verstorben. Ein Kind war wegen eines komplexen Vitium
cordis mit Verlegung in ein Kinderherzzentrum der Nach-
verfolgung entgangen. Weitere acht Kinder konnten
wegen ambulanter Geburt oder Frihentlassung nicht
erfasst werden. Eine Kontaktaufnahme zu den Eltern war
leider ebenfalls nicht méglich. In einem Falle verweiger-
ten die Eltern die Durchfiihrung des Hértestes nach der
Geburt. Die Griinde hierfiir sind nicht bekannt.
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Von den 992 untersuchten Kindern wiesen 893 Kinder
(88,9 %) einen beidseits unauffalligen Befund auf.
99 Kinder (9,9 %) zeigten ein- oder beidseitig einen kon-
trollbediirftigen Befund (vgl. folgende Abbildung).
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Es bleibt zu erwdhnen, dass das Erstscreening z. T. erst
nach mehrmaliger Kontaktaufnahme mit den Eltern durch
die Trackingstelle durchgefiihrt wurde, in einem Fall erst
nach 298 Tagen. Einen Uberblick iiber den Zeitpunkt des
Erstscreening gibt die nachstehende Abbildung.
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Im Mittel erfolgte das Erstscreening nach 4,65 Tagen
(0-298 Tage). Bis zum 5. Lebenstag wurden 87 % der
Untersuchungen durchgefiihrt.

Im Falle einer Nichtdurchfiihrung des Horscreening in der
Geburtsklinik bzw. bei auffalligem Befund wurde in der
Regel nach 2 Monaten entweder brieflich oder telefonisch
Kontakt mit den Eltern aufgenommen. Leider war auch

hier nicht von allen Eltern eine Riickmeldung zu verzeich-
nen. Im Mittel wurden hier 2,3 Briefe pro Kind versandt.
Weiterhin kontaktierten wir telefonisch oder per Fax mehr-
fach die Kollegen der einsendenden Kliniken. Dies
bedeutet einen erheblichen organisatorischen Aufwand,
der sich sicherlich nach Etablierung der Screeningstruktu-
ren noch reduzieren lasst.

Von 99 Kindern, welche kein Erstscreening erhielten bzw.
einen auffalligen Befund aufwiesen, war bei mehr als der
Halfte der Kinder (54,5 %) ein unauffalliger Befund beim
Zweitscreening zu erheben. Bei 23 Kindern (22,2 %)
konnte der Befund wegen fehlender Kontaktmdglichkeit
nicht dokumentiert werden. 22 Kinder, d. h. 2,2 % aller
Neugeborenen, waren auch im Zweitscreening aufféllig
und verblieben in pddaudiologischer Kontrolle.

Zusammenfassend mochten wir noch einmal hervorhe-
ben, dass das Neugeborenenscreening nahezu flachen-
deckend etabliert ist. Das Tracking im Pilotversuch zeig-
te, dass oft erst die Kontaktaufnahme der Eltern nicht
untersuchter bzw. auffalliger Kinder dazu fihrte, dass
eine Kontrolluntersuchung durchgefiihrt wurde. Diese
sind (iber die HNO-Arzte bzw. speziell ausgerichtete pad-
audiologisch tatige Kollegen mdglich und notwendig.
Betreuende Kinderarzte sollten sensibilisiert werden und
z. B. im Rahmen der U3 speziell darauf achten, ob bereits
ein Horscreening durchgefiihrt wurde. Anderenfalls sollte
eine Uberweisung zum HNO-Arzt erfolgen.

Das Horscreening-Tracking wurde 2007 in weiteren
Kliniken eingefiihrt, z. B. im Universitdtsklinikum Halle
(ab 01.01.2007), AMEOS Klinikum St. Salvator Halber-
stadt und Klinikum Bernburg (ab 01.03.2007), Sana Ohre-
Klinikum Haldensleben (ab 01.04.2007), MEDIGREIF
Kreiskrankenhaus Burg (ab 01.05.2007) sowie im Kran-
kenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle (ab
01.07.2007). Eine Ausweitung des Tracking auf ganz
Sachsen-Anhalt ist perspektivisch geplant.

Wir danken Frau Dr. med. Vorwerk, Leiterin des Arbeits-
bereiches fiir Phoniatrie und P&ddaudiologie der Universi-
tétsklinik fiir Hals-, Nasen- und Ohrenheilkunde Magde-
burg, fiir die konstruktive Zusammenarbeit bei der Erstel-
lung dieses Kapitels.
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