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Nutzen maximieren – Schaden
minimieren: Neugeborenen-
Screening in Deutschland

Früherkennungsuntersuchungen und
speziell bevölkerungsbezogene Scree-
ning-Programme spielen für die präven-
tive Orientierung im Gesundheitswesen
eine – auch mit Blick auf die Fortschritte
diagnostischer Verfahren – immer wich-
tigere Rolle. Konstitutiv für Screening-
ProgrammesinddefinierteZielkrankhei-
ten und Zielgruppen, ein systematisches
Einladungssystem, die standardisierte
Aufklärung über Nutzen und Risiken,
vorhandene Behandlungsansätze sowie
die Qualitätssicherung einschließlich ei-
nerProzess-undErgebnisevaluation.Die
bekanntesten Screening-Programme in
Deutschland sind vermutlich die Früh-
erkennung von Brustkrebs (seit 2009),
Darmkrebs (seit 2019) und Gebärmut-
terhalskrebs (seit 2020). Ihre Grundlage
ist das Krebsfrüherkennungs- und -re-
gistergesetz (KFRG; siehe dazu auch
Heft 12/2018 des Bundesgesundheits-
blatts).

Das Neugeborenen-Screening aus
Trockenblutkarten (NBS) ist in Deutsch-
land bereits Ende der 1960er-Jahre mit
Einführung des Screenings auf Phe-
nylketonurie (PKU) etabliert worden
und mittlerweile eine der effektivsten
Maßnahmen der Sekundärprävention.
Seit Einführung des NBS konnten in
Deutschland mehr als 15.000 Kinder
mit einer der Zielkrankheiten durch das
Screening frühzeitig entdeckt und einer
Behandlung zugeführt werden. Dadurch
war es möglich, schwere Krankheitsfol-
gen bis hin zu Behinderung und Tod zu
vermeiden oder zumindest zu mildern.
Allerdings kanneinScreening auch scha-
den, z.B. durch Ressourcenverbrauch im
Gesundheitssystem und unnötige Beun-
ruhigung der Eltern bei falsch-positiven

Befunden. Es gilt, durch die Etablierung
eines Screening-Programms den Nutzen
zu maximieren und möglichen Schaden
zu minimieren.

Da bei diesem Bevölkerungs-Scree-
ning die gesamte Population vorwiegend
gesunder Neugeborener ohne das Vor-
liegen klinischer Symptome oder eines
erhöhten Risikos auf bestimmte Erkran-
kungen untersucht wird, sind an die Pro-
zessqualität im analytischen sowie prä-
und postanalytischen Screening-Ablauf
besonders hohe Anforderungen zu stel-
len.WährenddieDurchführungdesNBS
in Deutschland in der Kinder-Richtli-
nie des Gemeinsamen Bundesausschus-
ses (G-BA) geregelt ist, fehlen in diesen
Regelungen wichtige Punkte eines Scree-
ning-Programms, wie z.B. die Sicherstel-
lung der Vollständigkeit und ein umfas-
sendes Qualitätsmanagement. Der ers-
te Beitrag zum Leitthema von Nennstiel
et al.gibthierwichtigeEmpfehlungenzur
Weiterentwicklung des deutschen NBS,
die im Rahmen eines Konzepts im Auf-
trag des Spitzenverbands der gesetzli-
chen Krankenkassen (GKV-Spitzenver-
bandes) erarbeitet wurden. Als Beispiel
für ein herausragendes zentral koordi-
niertes Screening-Programm mit einer
guten Homepage für die Eltern wird von
Schulze und Chakraborty das NBS inOn-
tario, Kanada skizziert.

EinenÜberblick über dieAnalytik des
NBS im Laufe der Zeit gibt der Arti-
kel von Janzen und Sander. Neue techni-
scheMöglichkeiten bei der Analytik, ins-
besondere die Etablierung der Tandem-
Massenspektrometrie 1999, bei der in
einem Arbeitsschritt verschiedene Para-
meter erfasst werden können, führten zu
einer Erweiterung der Zielkrankheiten.

So wurde das im Jahr 2004 sogenannte
erweiterte Neugeborenen-Screening auf
10 Stoffwechselkrankheiten und 2 Hor-
monstörungen in die Kinder-Richtlinie
und damit in den Leistungskatalog der
GKV aufgenommen und im Laufe der
letzten Jahre um 5 Krankheiten aus un-
terschiedlichenpädiatrischenFachgebie-
ten erweitert.DieHerausforderungenbei
der Einführung einer neuen Zielkrank-
heit werden in diesem Themenheft am
Beispiel des im Jahr 2019 eingeführten
Screenings auf schwere angeborene Im-
mundefekte (SCID) von Ghosh et al. be-
schrieben.

Im Zusammenhang mit Kindern, die
selbst nicht einwilligungsfähig sind, stel-
len sich ethische Grundprobleme der
Früherkennung von Krankheiten, z.B.
was wünschenswertes Wissen, das Recht
auf Nichtwissen oder eine sensible Be-
fundmitteilung angeht, in besonderer
Weise. Das Neugeborenen-Screening
kann in dieser Hinsicht als „Labor des
Umgangs mit Wissen“ gesehen werden,
dessen Diskussionsergebnisse weit über
das Neugeborenen-Screening selbst hin-
ausreichen. Dies gilt insbesondere für
die Einführung molekulargenetischer
Analysen für ein populationsbasiertes
genomisches Neugeborenen-Screening.
Die Anwendung von Hochdurchsatz-
Sequenziermethoden bietet zahlreiche
Chancen für dieVerbesserungderBevöl-
kerungsgesundheit, aber auch zahlrei-
che Herausforderungen und noch offene
Fragen bei ethischen, rechtlichen, sozia-
len, psychologischen und technischen
Aspekten, die im Artikel von Brennen-
stuhl und Schaaf beleuchtet werden.

Für die Qualitätssicherung eines
Screenings ist eine regelmäßige Evalua-
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tion des gesamten Screening-Prozesses
notwendig. Voraussetzung dafür ist ei-
ne standardisierte Dokumentation aller
Screening-Parameter, inkl. der Ergeb-
nisse der Konfirmationsdiagnostik, nach
Möglichkeit in Registern. Möglichkeiten
und Grenzen bei der Erfassung dieser
Daten in unterschiedlichenQuellen wer-
den imBeitrag vonNährlich undBrockow
diskutiert. Nur durch die Erfassung des
Langzeit-Outcomes der betroffenenKin-
der können wichtige Fragen, z.B. bisher
unklare natürliche Verläufe und die phä-
notypische Vielfalt seltenerKrankheiten,
verstanden werden. Auch die unzurei-
chende Möglichkeit, den Schweregrad
und Verlauf der Krankheit für einzelne
Individuen vorherzusagen, Unsicherhei-
ten bei der Falldefinition zu reduzie-
ren sowie eine Risikostratifizierung der
Behandlungsindikation nach der Dia-
gnosestellung vorzunehmen, kann nur
durch die Auswertung des Langzeitver-
laufes der betroffenen Kinder verbessert
werden. Einen Überblick dazu gibt der
Artikel von Mütze und Kölker zu den
Ergebnissen der Langzeit-Untersuchung
von Kindern mit Stoffwechselstörungen
in Heidelberg.

Im Jahr 2009 wurde bundesweit
auch ein universelles Neugeborenen-
Hörscreening als Kassenleistung durch
Aufnahme in die Kinder-Richtlinie ein-
geführt. Die Umsetzung des Neugebo-
renen-Hörscreenings in Deutschland
wurde durch eine Bietergemeinschaft im
AuftragdesG-BAfürdie Jahre2011/2012
und erneut 2017/2018 evaluiert. Die Er-
gebnisse werden im Beitrag von Brockow
et al. zusammengefasst.

Dieses Heft soll einen Überblick über
die bisherige Entwicklung, Ergebnisse
und Herausforderungen des Neugebo-
renen-Screenings in Deutschland liefern
und Anregungen für notwendige pro-
grammatische Weiterentwicklungen zur
weiteren Optimierung des Screenings
geben.

Aus dem Neugeborenen-Screening
lassen sich auch Schlussfolgerungen
ableiten für andere, auch nicht laborge-
stützte Früherkennungsuntersuchungen
bei Kindern, für den sich abzeichnen-
den Einsatz von künstlicher Intelligenz
bei Früherkennungsuntersuchungen so-
wie für die Einbettung medizinischer

Untersuchungen in übergreifende Ver-
sorgungskonzepte, wie sie z.B. beim
nationalen Gesundheitsziel „Gesundheit
rund um die Geburt“ verfolgt werden.

Den Autorinnen und Autoren dan-
ken wir für ihre Beiträge und hoffen,
mit diesem Themenheft die Diskus-
sion zum Neugeborenen-Screening in
Deutschland um neue Perspektiven zu
bereichern.
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