Ergebnisse des sachsischen
Neugeborenenscreenings 2000

Gesundheitspolitik

M. Stopsack®, B. Stach?, P. Buhrdel @, A. Nake?,
U.Ceglarek ¥, A. Hubner », H. Willgerodt ?,
M. Gahr ¥, J. Thiery 2, W. Kiess

Y Klinik und Poliklinik fir Kinderheilkunde,
Universitétsklinikum Carl Gustav Carus Dresden

2 |nstitut fur Laboratoriumsmedizin, Klinische
Chemie und Molekulare Diagnostik,
Universitétsklinikum Leipzig

3 Universitétsklinik und Poliklinik fir Kinder und
Jugendliche, Universitétsklinikum Leipzig

Einleitung

Zum zweiten Mal seit Abschluss der séch-
sischen Vereinbarung tber die Durchfiih-
rung von Fritherkennungsuntersuchungen
auf endokrine und metabole Erkrankun-
gen bei Neugeborenent erfolgt in diesem
Bericht die gemeinsame Datenerhebung
der Screeninglabore Dresden und Leipzig.
Deshalb soll die Bilanz des Jahres 2000
durch Vergleich mit dem Bericht des
Vorjahres® sowohl den erreichten Stand
und mégliche Entwicklungen dokumen-
tieren als auch erstmals eine Qualitatshe-
wertung nach Screeningkriterien tber den
Zeitraum der letzten drel Jahre bieten.
Der Umfang der bei alen Kindern durch-
gefiihrten Screeninguntersuchungen ent-
spricht den derzeitigen Empfehlungen der
Fachgesell schaften der Deutschen Gesell-
schaft fur Kinderheilkunde und Jugend-
medizin und umfasst die Friherkennung
von Phenylketonurie (PKU), Galaktos&
mie (GAL), Hypothyreose (CH), Biotini-
dasemangel (BIO) und Adrenogenitalem
Syndrom (AGS) (Tab. 1).

Hierbel ist anzumerken, dass der Cut off
(Entscheidungsgrenze) fir 17-Hydroxy-
progesteron beim Screening auf AGSim
Labor Leipzig jetzt auf die in Dresden
angewandten Grenzwerte abgesenkt wur-
de, um eine hohere Sicherheit in der Er-
fassung leichterer Verlaufsformen zu er-
reichen. Dies wirkt sich allerdings auch
in einer Erh6hung der Recallrate aus
(Tab. 4).

Seit 1. Juli 2000 erfolgt in Leipzig ein er-
weitertes Neugeborenenscreenig (NGS)
durch Nutzung der Tandem-Massenspek-
trometrie (TMS). Mit dieser Technik wer-
den eine Vielzahl weiterer Metabolite
aus derselben Analyse zuganglich, was
die Diagnose zahlreicher weiterer ange-

Tab. 1 Obligate Parameter, die bei allen Kindern bestimmt werden:

Parameter Erkrankung Methode Cut off

TSH Hypothyreose Immunoassay (DELFIA) 15 mu/l

17-OHP Adrenogenitales Immunoassay (DELFIA) 30 nmol/l (Reifgeburt)
Syndrom 60 nmol/l (Friihgeburt)

Phenylalanin Phenylketonurie/Hyper- Fluoreszenzmessung 2,0 mg/dl (Leipzig)
phenylalaninédmie 2,5 mg/dl (Dresden)

Gesamt- Galaktosamie enzymat. Test 15 mg/dl

Galaktose

Biotinidase Biotinidasemangel enzymat. Test 30 % Aktivitét

borener Stoffwechseldefekte erméglicht.
Einem langjéhrigen Behandlungsschwer-
punkt der Dresdener Kinderklinik ent-
sprechend wird im Dresdener Labor seit
1996 ein zweistufiges Mukoviszidose-
screening a's zusétzliche Friherkennungs-
untersuchung durchgefihrt. Ablauf, Scree-
ningmethoden und bisherige Ergebnisse
sind verdffentlicht in 2.

Screeninger gebnisse

Einsender des Dresdner Labors sind die
Kliniken, Arzte und Hebammen des Re-
gierungshezirkes Dresden. In Leipzig wer-
den Proben aus den Regierungsbezirken
Leipzig und Chemnitz untersucht (Tab. 2).
Insgesamt wurden 37 753 Trockenblut-
proben eingesandt. Nach unseren Erhe-
bungen wurden im Jahre 2000 in den
beiden Laboratorien 34 302 Anforderun-

gen as Erstscreeningproben untersucht.
Die Zahl der im Jahr 2000 im Freistaat
Sachsen Geborenen wird vom Séchsischen
Landesamt fir Statistik mit 33 475 an-
gegeben. Das entspricht einer Erfassungs
rate von 102,5 %. In dieser Prozentzahl
sind Neugeborene mit Wohnort in anderen
Bundesléndern, die in séchsischen Klini-
ken geboren wurden, mit erfasst. Es kann
daher von einer nahezu vollsténdigen Er-
fassung aller Neugeborenen ausgegangen
werden, wobel eine personenbezogene Er-
fassungsrate auf dieser Basis nicht fest-
stellbar ist. Ein Datenabgleich mit den
Standesimtern hétte auf3erdem selbst nach
Kl&rung des datenschutzrechtlichen Pro-
blems wegen des Zeitverzuges (> 4 Wo-
chen!) keinen praktischen Nutzen fur
eine Friherkennung. Dadie Einwilligung
in Fruherkennungsuntersuchungen an-

Tab. 2 Anzahl und Herkunft der in den Screeninglaboratorien der beiden Universitats-Kinderkliniken

des Freistaates untersuchten Proben

Kliniken Arztpraxen
n % n %

Leipzig

Erstscreening 18607 88,5 495 2,3
Zweitscreening 656 3,1 854 4,1
nicht auswert-

bare Proben 1 50
Dresden

Erstscreening 13655 81,7 643 38
Zweitscreening 642 38 758 4,5
nicht auswert-

bare Proben 26 19
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Hebammen Summe
n % n %  Trend zu
1999
411 1,95 19512 90,8 + 3,0%
286 1,4 1796 9,2 -27,1%
24 75 06 0,0 %
492 29 14790 884 +5,3%
546 33 1946 11,6 +17,4%
19 64 06 0,0 %
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Summe aller Probeneinsendungen:

Leipzig n=21017 (+2,1%)
Dresden n=16736 (+4,6%)
Summe der Er stscreeningproben:
Leipzig n=19512 (+3,0%)
Dresden n=14790 (+5,3%)

dererseits in Deutschland fur Eltern frei-
willig ist, kann die Erfassungsrate von
den Untersuchungslabors nur indirekt
beeinflusst werden .

Bel Untersuchung mit den konventiondllen
Screeningmethoden (siehe Tab.1) mis-
sen ernahrungsabhangige Metabolite wie
die Galaktose und wahrscheinlich Phenyl-
alanin bei Blutabnahme vor ausreichen-
der Milchernahrung (< 72 L ebensstunden)
durch eine zweiteAbnahmeam 5. — 7. Le-
benstag kontrolliert werden.

Infolge der Einfihrung der TMS im
Screeninglabor Leipzig wird entspre-
chend der Stellungnahme der Screening-
kommission * ab 1. September 2000 die
Vorverlegung des Screeningzeitpunktes auf
den 3. Lebenstag angestrebt. Die Phenyl-
aaninbestimmung wird durch die TMS-
Ermittlung des Phenyldanin/Tyrosin (Phe/
Tyr)-Quoatienten ergdnzt. Zusétzlich zur Ga
laktosebestimmung erfolgt bel Kindern mit
Alter < 72h die Bestimmung der Galak-
tose-1-Phosphat-Uridyltransferase-AKkti-
vitét. Damit wird eine klassische Gal akto-
sdmie unabhangig von der Milchzufuhr
nechgewiesen, wéhrend der seltenere Galak-
tokinase- und Epimerasedefekt aus diesem
Stoffwechselweg nicht erfasst werden.
Ein Zweitscreening erfolgte bel 9,2 %
der eingesandten Proben in Leipzig und
bei 11,6 % in Dresden (Tab. 2). Die Not-
wendigkeit der Zweituntersuchung ist
im Vorsorgeheft zu vermerken. In beiden
Labors waren jeweils 0,6 % der Proben
unbrauchbar: meist enthielten die Kreise
der Filterpapier-Testkarten zu wenig Blut.
Da jede Probennachforderung eine Zeit-
verzdgerung mit zusatzlichen Kosten dar-
sdlt, ist dieser Anteil unverandert zu hoch.
Fur die Qualitétserfassung, Qualitétssiche-
rung und Qualitétsverbesserung wurden
auch im Jahr 2000 die entsprechenden

Tab. 3 Alter bei Blutentnahme (Erstscreening)

Alter Leipzig

n % % 1999
< 24 Stunden 183 0,9 0,7
24 — 48 Stunden 189 1 0,9
48 — 72 Stunden 558 2,9 2,8
4. Lebenstag 1198 6,1 4,0
5. Lebenstag 8373 42,9 36,6
6. Lebenstag 6909 35,4 36,4
7. Lebenstag 1161 6,0 71
8. Lebenstag 529 2,7 33
9. Lebenstag 53 03 1,3
> 9. Lebenstag 359 1,8 6,9

* mit TMS-Messung

Qualitatszertifikate nach Teilnahme an
nationalen und internationalen Ringver-
suchen nachgewiesen. Screeningresultate
wurden kontinuierlich statistisch und wis-
senschaftlich ausgewertet, was besonders
bedeutsam fur die zusétzlichen Scree-
ninguntersuchungen (TM S und Mukovis-
zidose) ist, fir die noch keine umfassen-
den Erfahrungen vorliegen.

Dresden Zeitpunkt
n % %1999 Leipzig Dresden
118 0,8 1,4 zufriuh zu frih
118 0,8 1,7
296 2,0 6,7 korrekt*  zufrih
1405 9,5 31,7 korrekt korrekt
4857 328 48,7
6448 436 58
971 6,6 2,7
399 2,7 0,6 zuspa Zu spéat
30 0,2 0,3
148 1,0 0,4 nicht akzeptabel

Ein Ergebnishericht zum Neugeborenen-
screening wére unvollstdndig ohne Be-
ricksichtigung der zeitlichen Ablaufe.
Bel der Aufschliisselung der Einsendun-
gen nach dem Alter des Kindes bei Blut-
entnahme wurden 93,3 % (Leipzig) bzw.
92,5 % (Dresden) der Proben am korrek-
ten Termin entnommen (Tab. 3). Bel 3,9 %
(Dresden) bzw. 4,8 % (Leipzig) der un-

Tab. 4 Ergebnisse der Screeninglaboratorien Sachsens

Screening Labor Erstunter- davon Ruckruf gesicherte  statistische
suchungen Normal- »Recall” Falle Haufigkeit

auf: n %
Hypothyreose Dresden 14 790 14778 12 0,08 5

Leipzig 19512 19 470 32 016 5

Summe 34 302 10 1:3430
Adrenogenitales  Dresden 14 790 14710 80 054 0
Syndrom Leipzig 19 512 18 874 152 0,78 0

Summe 34 302 0

PKU HPA

Phenylketonurie  Dresden 14 790 14 757 33 0,20 4 1 PKU HPA

Leipzig 19512 19 463 49 0,25 4 4

Summe 34 302 8 5 1: 1:

4288 6860

Galaktosdmie —
Varianten Dresden 14 790 14 786 4 0,03 0

Leipzig 19512 19 462 98 0,50 3

Summe 34 302 3 1:11434
Biotinidase- Dresden 14 790 14 790 0 0,00 0
mangel Leipzig 19 512 19 512 0 0,00 0

Summe 34 302 0
Mukoviszidose Dresden 14 790 14779 11 0,07 2 1: 7395
MCAD Leipzig 10 626 10 625 10009 1 1:10626
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tersuchten Proben erfolgte die Entnahme
zu spét, wobei der Anteil an Frilhgebore-
nen bei Blutentnahmen > 8.LT im Leip-
ziger Screeninglabor bei 90 % lag.
Hinsichtlich der im Jahre 2000 erreich-
ten Screeningergebnisse fallt auf, dasssich
in beiden Labors die gesicherten Félle
auf die Diagnosen Hypothyreose und
Phenylketonurie konzentrieren. Fir PKU
lag die Haufigkeit damit etwa doppelt so
hoch wie langjahrig beobachtet, wahrend
das vergleichbar héufige AGS im Jahr
2000 in keinem der beiden Labors ge-
funden wurde. Das ist as statistischer
»Fehler der kleinen Zahlen® zu interpre-
tieren, der sich Uber einen langeren Zeit-
raum wieder ausgleicht (Tab. 6).

Auch im Jahr 2000 konnte ein akzeptab-
lesVerhdtnis zwischen der Anzahl der ge-
sicherten Félle und der Zahl der Recall-
anforderungen (= positiver Vorhersage-
wert) erreicht werden. Grundsétzlich wer-
den Recallanforderungen erst nach labor-
interner Bestdtigung des kontrollbeddirf-
tigen Screeningergebnisses veranlasst. Die
Wiederholungsanforderungen beim AGS-
Screening stellen keine ,, echten” Recalls
dar, da bei sehr kleinen Frihgeborenen
Uber l&ngere Zeit stressbedingt erhthte
Werte auftreten.

Summarisch stehen insgesamt 29 gesi-
cherte Félle 288 Neugeborenen mit Re-
callanforderungen (472 bei Einbeziehung
der Frithgeborenen) gegenliber (Tab. 4).
Die Wahrscheinlichkeit, dass ein auffal-
liges Screeningergebnis durch eine der
gesuchten Erkrankungen verursacht wur-
de, betrug demnach 10,0 % (6,1 % bei
Einbeziehung der Frihgeborenen). An-
ders ausgedriickt: jedes zehnte Neugebo-
rene mit Recall hatte eine der gescreen-
ten Erkrankungen und konnte rechtzeiti-
ge und qualifizierte Diagnostik und
Therapie erhalten.

Der Gesamterfolg von Friherkennungs-
untersuchungen hangt mal3geblich davon
ab, zu welchem Zeitpunkt eine Therapie
fur die gefundenen Erkrankten méglich
wird. Deshalb ist dasAlter bei Therapie-
beginn ein wichtiges Qualitétskriterium
fur ein Neugeborenenscreening (Tab. 5).

Tab. 5 Zeitablauf bis zum Therapiebeginn fir im Screening diagnostizierte Félle

Fall Screening Recall 2. Recall Thera-

o] L ebenstage bei: L ebenstage bei: L ebenstage bei: pie

-ﬁ Blutab- Proben Ergeb- Befund Blutab- Proben Ergeb- Befund Blutab- Proben Ergeb- Befund LT bei

nahme eingang nis bl nahme eingang nis *x nahme eingang nis * Befund
CH1 3 4 5 141 5
CH 2 4 8 9 50,6 10
CH3 6 6 8 7,6 9 10 10 13,0 13 13 14 275 14
26.SSW

8 CH4 4 4 5 195 5

'ﬁ CH5 5 6 7 22,1 9 13 14 341 15 16 16 426 16

L (mild)

0O pkU1 5 6 7 7,2 8
PKU 2 4 8 9 13,4 10
PKU 3 5 7 9 17,3 10
PKU 4 5 6 7 14,1 8
HPA* 5 6 9 41 10 12 13 34 13
CH1 4 5 5 192 6
CH 2 5 9 10 187 10
CH3 5 6 7 331 8

= CH4 4 6 7 164 7

5 CH5 12 13 14 243 21 22 23 53,7 23

2 (mild)

T pu1 4 6 7 333 8
PKU 2 4 8 9 97 10
PKU 3 5 11 12 17,7 13
PKU 4 4 6 7 10,7 11
HPA* 4 7 8 57 9 9 10 50 19

* HPA: Hyperphenylalanindmie ** Mal3einheiten: mU/I (CH) bzw. mg/dl (PKU/HPA)

Auch bei Friihgeborenen soll der emp-
fohlene Erstscreeningtermin eingehalten
werden. Bei sehr unreifen Kindern (< 32
Gestationswochen bzw. Gewicht unter
2000 g) muss dartiber hinaus nach zwei
Wochen und ggf. bis zum Erreichen der
32. postkonzeptionellen Woche ein Zweit-
screening erfolgen. Die Bedeutung die-
ser Forderung veranschaulicht Hypothy-
reose-Patient 3 aus dem Labor Dresden,
ein Frihgeborenes mit einem Gestations-
alter von 26 Wochen: Durch Unreife der
Rickkopplung Hypophyse — Hypothala-
mus kann sich der TSH-Anstieg verzo-
gern, so dass bei steigender Tendenz der
Befunde nach dem 14. L ebenstag weiter
kontrolliert werden muss.

Die Ubersicht (Tab. 5) veranschaulicht den
Aufwand, der im Einzelfall noch erfor-
derlich sein kann, bis nach auffédligem
Screeningergebnis Uber eine Therapie ent-
schieden ist. Bei jenen Neugeborenen,
deren Therapiebedirftigkeit auf Grund
des Screeningergebnisses sicher war, konn-
te diesein der Regel bis zum 10. Lebens-
tag eingeleitet werden. Dazu ist es jedoch
unbedingt erforderlich, dass die ein-
sendenden Geburtskliniken, Kinderérzte

und Hebammen den Versand der Scree-
ningkarten sofort nach der Blutentnahme,
d.h. an jedem Wochentag gewahrleisten.

Qualitétshewertung nach
Screeningkriterien

Neben der Gewahrleistung einer recht-
zeitigen speziaisierten Behandlung stellt
die erreichte statistische Krankheitsinzi-
denz im Vergleich zu wissenschaftlich
gesicherten Erwartungswerten fir die
Region ein wesentliches Qualitdtsmerk-
mal dar. Um den Einfluss zufalliger zeit-
licher Verteilungen zu reduzieren, er-
folgte diese Gegenuiberstellung auf Basis
der kumulativen Ergebnisse der letzten
drei Untersuchungsjahre (Tab 6).

Die hierbei auftretenden Unterschiedein
der Anzahl der Erstuntersuchungen fir
Hypothyreose und AGS gegeniber de-
nen fir PKU, GAL und BIO sind darin
begriindet, dass im Jahre 1998 (vor Ab-
schluss der Séchsischen Finanzierungs-
vereinbarung) noch nicht allen Neuge-
borenen das vollsténdige Friherkennungs-
programm zuganglich war.

Mit Ausnahme des AGS und der Galak-
tosémie werden die zu erwartenden Inzi-
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Tab. 6 Kumulative Screeningergebnisse 1998 — 2000

Screening auf: Labor Erstunter- davon Recall gesicherte Falle statistische
suchungen Normal- Haufigkeit
Inzidenz fur befund
Deutschland
Hypothyreose Dresden 40 475 40 451 24 12 1:3373
Leipzig 53 968 53 885 83 15 1:3598
1:3500—-1:4000 Summe 94 443 94 336 107 27 1:3498
Adrenogenitales Dresden 41519 41 261 254 3 1:13840
Syndrom Leipzig 53 968 53732 236 2 1:26984
1: 11000 Summe 95 487 94 993 494 5 1:19097
Phenylketonurie PKU  HPA PKU HPA
Dresden 41 695 41 636 59 5 2 1:8339 1:20844
Leipzig 54 995 54 874 121 7 8 1:7856 1:6874
1:8000-1: 10000 Summe 96 690 96 510 180 12 10 1:8058 1: 9669
Galaktosamie - Dresden 41 695 41 680 15 3 1:13898
Varianten Leipzig 54 995 54 827 168 14 1:3928
1: 40 000* Summe 96 690 96507 183 17 1:5688
Biotinidase- Dresden 41613 41 603 10 1 1:41613
mangel Leipzig 54 995 54 974 21 1 1:54995
1:40000 - 1:80000 Summe 96 608 96 577 31 2 1:48304
479 918 ** 478 886 ** 1032 83 1:1156***
*:  Inzidenz klassische Galaktosamie
**:  einzelne Untersuchungen,
***: kumulative Haufigkeit
Tab. 7 Qudlitét nach Screeningkriterien
Screening Labor Spexzifitat Effektivitat Recall-Rate PositiverVorher-
auf: sagewert
Gesunde mit Gesunde, neg. Test Anzahl kontroll- S Patienten
negativem Test + Pat., pos. Test bedurftigerTests Anzahl kontroll-
S aler Gesunden > Untersuchter > Untersuchter bedurftiger Tests
Hypothyreose Dresden 99,97 % 99,97 % 0,06 % 50,0 %
Leipzig 99,84 % 99,84 % 0,16 % 18 %
Summe 99,90 % 99,90 % 0,11 % 34%
Adrenogenitales Dresden 99,39 % 99,39 % 0,62 % 1,16 %
Syndrom Leipzig 99,57 % 99,56 % 0,44 % 0,85 %
Summe 99,49 % 99,49 % 0,52 % 1,00 %
Phenylketonurie  Dresden 99,88 % 99,88 % 0,14 % 11,9 %
Leipzig 99,81% 99,81 % 0,22 % 12,4 %
Summe 99,85 % 99,85 % 0,19 % 12,2 %
Galaktosamie - Dresden 99,97 % 99,97 % 0,04 % 20,0 %
Varianten Leipzig 99,72 % 99,72 % 0,31 % 83 %
Summe 99,83 % 99,83 % 0,19 % 142 %
Biotinidase- Dresden 99,98 % 99,98 % 0,02 % 10,0 %
mangel Leipzig 99,96 % 99,96 % 0,04 % 48%
Summe 99,97 % 99,97 % 0,03 % 6,5 %
alle Screenings 99,80 % 99,80 % 1,08 % * 8,04 %

* kumulative Recallrate

denzen erreicht. In Dresden wurde eine
Haufigkeit fir dasAGS Uber den Zeit-
raum von zehn Jahren von 1: 11 945
ermittelt, was dem Erwartungswert ent-
spricht. Das AGS-Screening in Leipzig
erfolgt erst seit April 1998 fiur ale Ein-
sender.

Dagegen wurden in Sachsen im Auswer-
tungszeitraum nur Félle von milden Ga-

|aktosdmie-Varianten gefunden.

Fur den Vergleich der Screenings mitein-
ander exigtieren Kriterierien, die eine ob-
jektive Qualitatsbewertung erlauben. Die
erzielten Ergebnisse sind in Tabelle 7 zu-
sammengestellt. Dabei ist anzumerken,
dass deutschlandweit kein System zur
Erfassung von Patienten mit negativem
Screeningergebnis existiert, so dass An-

gaben zur Sensitivitét in derart kurzem
Zeitabstand zur Untersuchung nicht mog-
lich sind.

Die erreichten Qualitétskriterien des kon-
ventionellen Neugeborenenscreenings
setzen angpruchsvolle Malistébe fir kinf-
tige Erwelterungen des Screeningumfan-
ges. Esgilt insbesondere, die kumulative
Recallrate so niedrig wie mdglich zu hal-
ten und den positiven Vorhersagewert
(Krankheitswahrscheinlichkeit bel auf-
falligem Screeningergebnis) weiter zu
steigern, um alle kranken Neugebore-
nen sicher zu erfassen, ohne die Ge-
sunden unnétig zu belasten und ohne
die Kosten durch unnétige Ausschluss-
diagnostik und personalintensive Beratung
Zu erhdhen. Nach Abschluss des bayeri-
schen Modell projektes werden Aussagen
Uber Spektrum, Haufigkeit und Behan-
delbarkeit weiterer angeborener Defekte,
Erfillung der WHO-Screeningkriterien
sowie organisatorische Voraussetzungen
fur die Erweiterung des konventiondlen
Neugeborenenscreenings um TMS-Ana-
lysen erwartet.

Erweitertes Neugeborenenscreening
Das erweiterte Neugeborenenscreening
mittels Tandem-M assenspektrometrie
auf Stérungen im Stoffwechsel der Ami-
noséuren, der organischen Sauren und
der Fettsduren wird den im Leipziger
Screeninglabor untersuchten Kindern
seit Juli 2000 angeboten. Mit dem Be-
schluss der Bundesgesundheitsminister-
konferenz vom 22.06.2001 wird diese
Screeningmethode al's Bestandteil der Vor-
sorgeuntersuchung U 2 empfohlen.

Mit der Verbesserung der Analytik und
den neuen Erkenntnissen der Wissenschaft
zu screenbaren und behandelbaren Er-
krankungen wird eine sténdige Weiter-
entwicklung der Qualitét der Screening-
methoden gefordert. Als Fazit des Modell-
projektes Bayern geht die bundesweite
Empfehlung fur ein erweitertes Scree-
ning fur alle Neugeborenen hervor.
Auch hier missen die im Screeningbe-
richt 1999 2 formulierten Qualitétsmerk-
male;
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m vollsténdige und friihzeitige Erfassung
aller Neugeborenen
m zentrale Untersuchung der Proben
ohne Probensplitting
m  Behandlung der gefundenen Er-
krankten in spezialisierten Zentren
gelten und umgesetzt werden.
Die zeitlichen Ablaufe miissen stérker ge-
strafft werden. Die Abhangigkeit des Blut-
entnahmetermins von der Nahrungsauf-
nahme tritt in den Hintergrund. Die TMS-
Methode ermdglicht mit der zusétzli-
chen Bestimmung des Phe/Tyr-Quotien-
ten die Vorverlegung der Entnahmezeit.
Besonders flr Aminoacidopathien, Organ-
oacidurien und Fettsdureoxidationssto-
rungen ist eine frihzeitige Behandlung
ebenso wie fur die klassische Galaktos&
mie und des Adrenogenitale Syndrom
mit Salzverlust mai3gebend fir den The-
rapieerfolg.

Finanzierung

Die getroffene Finanzierungsvereinbarung
mit den Gesetzlichen Krankenkassen in
Sachsen ist bundesweit beispielgebend,
bedarf jedoch noch konkreter Nachbes-
serung in Zusammenhang mit der Ein-
fihrung des erweiterten Screenings durch
die TMS. Gleichzeitig ist eine Senkung
des birokratischen Aufwandes durch die
direkte Abrechnung der Screeningeinrich-
tungen mit den K rankenkassen wiinschens-
wert.

Aus dem Vergleich von Kosten fir die
séchsische Fallpauschale insgesamt mit
der Anzahl gefundener Erkrankungen er-
geben sich durchschnittliche Fallfindungs-
kosten von ca. 20 000 DM. Damit ist die
Pauschalfinanzierung in Sachsen auch
bisherigen Finanzierungsformen Uberle-
gen, daunter den Bedingungen der Misch-
finanzierung bereits fir die haufige Hy-

pothyreose Kosten von ca. 35 000 DM
anfalen (Preisje Untersuchung ca. 10 DM,
Haufigkeit ca. 1 : 3 500).
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