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Vorwort

Liebe Leserinnen, liebe Leser,

die Ursachen von Fehlbildungen sind vielgestaltig. Neben
den gen- und chromosomenbedingten Stérungen kom-
men zu den endogenen Ursachen auch exogene Verursa-
cher, wie pranatale Infektionen, z. B. Rételnerkrankung in
der Schwangerschaft, oder pranatale Intoxikationen, bei-
spielsweise tibermaRiger Alkohol- bzw. Nikotingebrauch
oder auch die Einnahme von Medikamenten, wie etwa in
den 1960er-Jahren Contergan, in Betracht.

Unter diesem Aspekt betrachten wir den globalen Verlauf
der Corona-Pandemie mit besonderer Aufmerksamkeit.
Es besteht nach ersten wissenschaftlichen Berichten aus
China das mdogliche Risiko einer Einschrankung des fe-
talen Wachstums oder einer Friihgeburtlichkeit, wenn
die Schwangere ernsthaft an einer COVID-19 Infektion
erkrankte. Fiir das Auftreten spezifischer Fehlbildungen
gibt es derzeitig keinen Hinweis.

Um auf Grundlage valider Daten Entwarnung zu geben,
ist es aber zu fruh, langst sind auch in Italien nicht die
Kinder geboren, die im ersten Schwangerschaftsdrittel
der Corona-Virus Infektion im Jahr 2019 ausgesetzt wa-
ren. Insbesondere in der europdischen Vernetzung (EU-
ROCAT Netzwerk der europdischen Fehlbildungsregister)
werden wir die Daten dazu gesondert auswerten.

Ein Fehlbildungsregister stellt die wichtigste epidemio-
logische Grundlage zur Erfassung und Prdvention von
Fehlbildungen dar. Unter einer Fehlbildung (Malformati-
on oder Deformitat) versteht man in der Medizin eine be-
reits vor der Geburt entstandene oder angelegte Fehlge-
staltung eines oder mehrerer Organe. Dabei kann es sich
um Verdanderungen der Form und GroRe von Organen bis
zum Fehlen oder auch der eingeschrdankten Funktion von
Organsystemen, z. B. Magen-Darm-Trakt bei einem ange-
borenen Darmverschluss, handeln.

Viele angeborene Fehlbildungen lassen sich bereits vor-
geburtlich im Ultraschall erkennen. Darum ist es notwen-
dig, alle Schwangerschaftsausgdnge in eine prospektive
Fehlbildungserfassung mit einzubeziehen. So koénnen
wir mit dem hier vorliegenden Bericht eine epidemiologi-
sche Analyse der hinsichtlich angeborener Fehlbildungen
erhobenen Daten zum Geburtsjahrgang 2019 (16.717
Geburten in Sachsen-Anhalt mit 16.618 Lebendgebore-
nen und 99 Totgeborenen) veroffentlichen.

In Sachsen-Anhalt erblickten im Jahr 2019 16.618 Kinder
das Licht der Welt. In 581 Fallen war die Schwangerschaft
von mindestens einer groRen Fehlbildung betroffen, das
entspricht einem Anteil von 3,5 Prozent. Bezieht man
auch kleine Fehlbildungen mit ein, waren es 5,1 Prozent
aller Kinder und Feten, die in Sachsen-Anhalt von einer
Fehlbildung betroffen waren. Das ist ein minimaler Riick-
gang zum Vorjahr.

Bei einer Fehlbildungsrate um fiinf Prozent ergibt sich fiir
die gesamte Bundesrepublik fiir das Jahr 2019, in dem
778.090 Kinder geboren wurden, eine Gesamtzahl von
etwa 38.900 Neugeborenen mit Fehlbildungen.

Wir haben eine besondere Verantwortung, da Sachsen-
Anhalt das einzige Bundesland in Deutschland ist, das
flachendeckend populationsbezogene Fehlbildungen er-
fasst. Unser Dank gilt daher allen, die sich fiir die aktive
Gestaltung dieser interdisziplindren Zusammenarbeit im
Rahmen der prospektiven Fehlbildungserfassung enga-
gieren.

Mein Dank gilt allen, die mit ihrer aktiven Mitarbeit die
Berichterstattung ermdglichen. Ich méchte mich auch bei
den Organisatorinnen und Organisatoren des Einsender-
treffens bedanken und wiinsche der Veranstaltung ein
gutes Gelingen und eine rege Diskussion.

Mit freundlichen GriRen

Petra Grimm-Benne
Ministerin fir Arbeit, Soziales und Integration
des Landes Sachsen-Anhalt



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2019

Inhaltsverzeichnis

1
2

2.1
2.2
2.3
3

3.1
3.2
3.3
4

4.1
4.2

O 0 N O

10.0
10.1
10.2
10.3
10.4
10.5
10.6
10.7
10.8
10.9
10.10
10.11
10.12
10.13
10.14
10.15
10.16
10.17
10.18
10.19
10.20
10.21
10.22
10.23
10.24
10.25

Geburten und Feten 2019 in der Erfassungsregion

Beteiligte Einrichtungen der Region 2019
Geburtskliniken/Kinderkliniken/Kinderchirurgie/Kinderkardiologie (sortiert nach Ort)
Einrichtungen pra- und postnataler Diagnostik (sortiert nach Ort)
Pathologisch-anatomische Institute/Prosekturen (sortiert nach Ort)

Fehlbildungserfassung in Sachsen-Anhalt

Allgemeine Informationen

Erfassung und Auswertung

Datenqualitat und Vollstandigkeit/Meldeprozedur

Herkunft der fehlgebildeten Kinder und Feten

Herkunft (Landkreis) und Geburtsklinik von Kindern und Feten mit Fehlbildungen
Eingegangene Daten der meldenden Einrichtungen

Geschlechtsverhaltnis

Kinder und Feten mit groRen Fehlbildungen in Sachsen-Anhalt (N=581)

Kinder und Feten mit multiplen congenitalen Anomalien (MCA) in Sachsen-Anhalt (N=223)
Pranatale Sonografiebefunde

Organsystembeteiligung und haufigste Einzeldiagnosen bei Kindern und Feten mit groRen Fehlbildungen

Indikatorfehlbildungen modifiziert nach International Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and
Research (ICBDSR)

Definitionen

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

Spina bifida (Q05.)

Encephalocele (Q01.)

Microcephalie (Q02.)

Congenitale Hydrocephalie (Q03.)
Arhinencephalie/Holoprosencephalie (Q04.1/Q04.2)
Anophthalmie/Microphthalmie (Q11.0/Q11.1/Q11.2)
Microtie/Anotie (Q16.0/Q17.2)

Fallot-Tetralogie (Q21.3)

Transposition der groen GefaRe - TGA (Q20.1/Q20.3)
Linksherzhypoplasie-Syndrom (Q23.4)
Aortenisthmusstenose (Q25.1)

Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (Q36./Q37.)
Gaumenspalte (Q35.1/Q35.3/Q35.5/Q35.9)
Choanalatresie (Q30.0)
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel (Q39.0-Q39.4)
Diinndarmatresie/-stenose (Q41.1/Q41.2/Q41.8/Q41.9)
Rectum- und Analatresie/-stenose (Q42.0-Q42.3)
Hypospadie (Q54.0-Q54.3/Q54.8/Q54.9)
Epispadie (Q64.0)

Indifferentes Geschlecht (Q56.)

Potter-Sequenz (Q60.6)

Nierenagenesie, einseitig (Q60.0/Q60.2)
Zystennieren (Q61.1-Q61.9)

O ©O© O

24
24
27
28
29
30
31
32
33
34
35
36
37
38
39
40
41
42
43

45
46
47
48
49
50
51




Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2019

10.26
10.27
10.28
10.29
10.30
10.31
10.32
10.33
10.34
10.35
10.36
10.37
10.38
11

11.2
11.3
11.4
11.5
12

12.1
12.2
12.3

12.4
13
14.
14.1
14.2
15
16
17

Ekstrophie der Harnblase (Q64.1)

Praaxiale Polydactylie (Q69.1/Q69.2)
Reduktionsfehlbildungen, insgesamt - obere und untere Extremitaten (Q71./Q72./Q73.)
Zwerchfellhernie (Q79.0/Q79.1)

Omphalocele (Q79.2)

Gastroschisis (Q79.3)

Prune-belly-Sequenz (Q79.4)

Down-Syndrom - Trisomie 21 (Q90.)

Patau-Syndrom - Trisomie 13 (Q91.4-Q91.7)
Edwards-Syndrom - Trisomie 18 (Q91.0-Q91.3)
Turner-Syndrom (Q96.)

Klinefelter-Syndrom/mannliche Gonosomenanomalien (Q98.)
Trendanalyse der Indikatorfehlbildungen

Analyse der festgestellten genetisch bedingten Erkrankungen, Sequenzen, Assoziationen, Komplexe,
Embryopathien und Chromosomenaberrationen

Chromosomenaberrationen

Genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen und Mikrodeletionen
Sequenzen/Assoziationen/Komplexe
Embryopathien/Fetopathien/congenitale Infektionen

Mdtterliches Alter

Analyse fehlbildungsbedingter Abortinduktionen

Fehlbildungen des Zentralnervensystems (ZNS)

Chromosomale Aberrationen und genetisch bedingte Fehlbildungen

Multiple congenitale Anomalien (MCA) und sonstige Fehlbildungen, die Anlass fiir die Frauen
waren, einen Schwangerschaftsabbruch durchfiihren zu lassen

Zusammenfassung zu fehlbildungsbedingten Abortinduktionen
Zusammenfassung

Themen im Fokus

Pranataldiagnostik und ZNS-Fehlbildungen

COVID-19 Infektionsrisiko fiir Schwangere

Projekte des Fehlbildungsmonitoring 2019
Neugeborenenhdrscreening 2019

Jahresbericht 2019 des Zentrums fuir Neugeborenenscreening in Sachsen-Anhalt

52
53
54
55
56
57
58
59
60
61
62
63
64

66
66
67
68
68
69
70
70
71

72
73
74
75
75
80
82
85
88




Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2019

Abbildungsverzeichnis

Abb.

Abb.

1:

Abb. 3

Abb.

Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.

Abb.

Abb.
Abb.
Abb.

Abb.

Abb.
Abb.

Abb.
Abb.
Abb.

Abb.
Abb.

Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.
Abb.

Abb.
Abb.
Abb.

10:
11:
12:
13:
14:

15:

16:
17:
18:

19:

20:
21:

22:
23:
24:

25:
26:

27:
28:
29:
30:
31:
32:
33:
34:
35:

36:
37:
38:

Schwangerschaftsausgange (ohne unbekannt) bei Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen
(Vergleich ab 1980 (gruppiert))

GrolRe Fehlbildungen bei Kindern/Feten in Sachsen-Anhalt (@absolute und prozentuale Angabe)

Schwangerschaftsausgange bei Kindern/Feten mit multiplen congenitalen Anomalien (MCA)
(Vergleich ab 1980 (gruppiert))

Multiple congenitale Anomalien (MCA) bei Kindern/Feten in Sachsen-Anhalt (absolute und
prozentuale Angabe)

Organsystembeteiligung bei Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen (gruppiert)

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Neuralrohrdefekten in Sachsen-Anhalt seit 2007

Anteil der Schwangerschaftsausgdnge bei Neuralrohrdefekten in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Anencephalie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Spina bifida in Sachsen-Anhalt seit 2007

Anteil der Schwangerschaftsausgdnge bei Spina bifida in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Encephalocele in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Microcephalie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei congenitaler Hydrocephalie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Arhinencephalie/Holoprosencephalie in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Anophthalmie/Microphthalmie in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Microtie/Anotie in Sachsen-Anhalt seit 2007
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Fallot-Tetralogie (Q21.3) in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Transposition der grolen GefdRe in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Linksherzhypoplasie-Syndrom in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Aortenisthmusstenose in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte in
Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Gaumenspalte in Sachsen-Anhalt seit 2007
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Choanalatresie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Oesophagusatresie/-stenose/-fistel in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Diinndarmatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt seit 2007
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Rectum- und Analatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Hypospadie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Epispadie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei indifferentem Geschlecht in Sachsen-Anhalt seit 2007
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Potter-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2007
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei einseitiger Nierenagenesie in Sachsen-Anhalt seit 2007
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Zystennieren in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Ekstrophie der Harnblase in Sachsen-Anhalt seit 2007
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei praaxialer Polydactylie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Reduktionsfehlbildungen insgesamt in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Zwerchfellhernie in Sachsen-Anhalt seit 2007
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Omphalocele in Sachsen-Anhalt seit 2007
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Gastroschisis in Sachsen-Anhalt seit 2007

15
16

18
21
27
27
28
29
29
30
31
32

33

34
35
36

37

38
39

40
41
42

43
44

45
46
47
48
49
50
51
52
53

54
55
56
57

6



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2019

Abb. 39: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Prune-belly-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2007 58
Abb. 40: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Down-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2007 59
Abb. 41: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Patau-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2007 60
Abb. 42: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Edwards-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2007 61
Abb. 43: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Turner-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2007 62
Abb. 44: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Klinefelter-Syndrom/mannlichen Gonosomenanomalien
in Sachsen-Anhalt seit 2007 63
Abb. 45: Trendanalyse 2006 bis 2019 mit durchschnittlicher prozentualer Veranderung der jahrlichen Pravalenz
(95 % Ki) 64
Abb. 46: Durchschnittsalter der Mitter von Kindern/Feten mit genetisch bedingten Erkrankungen, Sequenzen,
Assoziationen, Komplexen, Embryopathien und Chromosomenaberrationen pro Jahr seit 2007 69
Abb. 47: Gestationsalter (SSW) bei induzierten Aborten 2019 3
Abb. 48: Mutteralter bei induzierten Aborten 2019 (gruppiert) 3
Abb. 49: Querschnitt Gehirn (eigene Darstellung) 7>
Abb. 50: Pravalenz der Corpus callosum Agenesie und Hypoplasie 7
Abb. 51: Schwangerschaftsausgang bei angeborenen Fehlbildungen des Corpus callosum 7
Abb. 52: Krankheitsverlauf in Korrelation zu PCR (Polymerasekettenreaktion) und Ig(Immunglobulin)-Serologie 81
Abkiirzungen
AABR automated auditory brainstem response ICSI Intracytoplasmatische Spermieninjektion
(Hirstammaudiometrie) IUGR intrauterine Wachstumsretardierung
ASD Atriumseptumdefekt KI Konfidenzintervall
AVSD Atrioventrikuldrer Septumdefekt LG Lebendgeburt
ATC ﬁga;ts?g;izgg-r:herapeutisch-chemische MCA Multiple congenitale Anomalien
bds. beidseitig NHS Neugeborenenhorscreening
NPT it Pt
BP Basispravalenz NT Nackentransparenz
dB Dezibel 0. (n.) A. ohne (ndhere) Angaben
DIV Double Inlet Ventricle OR Odds Ratio (Quotenverhaltnis)
DORV  Double Outlet Right Ventricle p Privalenz
Dup dilatative Uropathie PDA persistierender Ductus arteriosus
EUROCAT European Surveillance of Congenital Anomalies PFO persistierendes Foramen ovale
FAS Fetales Alkoholsyndrom SA Spontanabort(e)
FASD Fetal Alcohol Spectrum Disorder SSW Schwangerschaftswoche
G-BA Gemeinsamer Bundesausschuss TEOAE transitorisch evozierte otoakustische
HAS harnableitendes System Emissionen
HNO Hals-Nasen-Ohren TG Totgeburt
1A induzierte(r) Abort(e) VSD Ventrikelseptumdefekt
ICBDSR International Clearinghouse for Birth ZNS Zentralnervensystem

Defects Surveillance and Research




Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2019

1 Geburten und Feten 2019 in der Erfassungsregion

* Quelle: © Statistisches Landesamt Sachsen-Anhalt, Halle (Saale), 2020
# Daten Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt

©TUBS
https://de.wikipedia.org/wiki/Datei:Saxony-Anhalt,_administrative_divisions_-_de_-_colored.svg#filelinks
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2  Beteiligte Einrichtungen der Region 2019

2.1 Geburtskliniken/Kinderkliniken/Kinderchirurgie/
Kinderkardiologie csortiert nach ory

- AMEOS 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 fir Kinderkardiologie (auferhalb von Sachsen-Anhalt)
- Krankenhaus St. Marienstift Magdeburg

- Klinikum Magdeburg

- Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R.

- Carl-von-Basedow-Klinikum Saalekreis Merseburg

- Saale-Unstrut Klinikum Naumburg

- Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Quedlinburg
- Altmark-Klinikum Krankenhaus Salzwedel

- HELIOS Klinik Sangerhausen

- AMEOS Klinikum Schonebeck

- Johanniter-Krankenhaus Genthin-Stendal

- Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Wernigerode
- Evangelisches Krankenhaus Paul Gerhardt Stift Wittenberg

- Georgius-Agricola Klinikum Zeitz

2.2 Einrichtungen pra- und postnataler Diagnostik ortiert nach ory

- Dipl. Heilpadagogin Schlote, Glindenberg/Magdeburg

- Dr. Perlitz, Facharztin fur Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Haldensleben

- Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle, Prinatale Ultraschalldiagnostik: CA Dr. Seeger / OA Dr. Radusch
- Universitatsklinikum Halle (Saale), Institut fir Humangenetik und Medizinische Biologie

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

- Dr. Altus, Dr. Ababei, Facharztinnen fiir Humangenetik, Magdeburg

- Dr. Jaekel, Facharztin fiir Kinderchirurgie, Magdeburg

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

- Dr. Karsten, Facharzt fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Magdeburg

- Klinikum Magdeburg, Prianatale Ultraschalldiagnostik: OA Dr. Schleef

- Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Institut fiir Humangenetik

- Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Universititsfrauenklinik, Pranatale Ultraschalldiagnostik: OA Dr. Gerloff
- Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Institut fur Klinische Chemie, Screeninglabor

- Trackingstelle Neugeborenenhorscreening Sachsen-Anhalt, Magdeburg

- Dr. Welger, Facharztin fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Magdeburg

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

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

- Dr. Achtzehn, Dr. Adams, Dr. Blaschke, Facharzte fiir Kinder- und Jugendmedizin, Wanzleben

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

2.3 Pathologisch-anatomische Institute/Prosekturen sortiert nach or

- Universitatsklinikum Halle (Saale), Institut fiir Pathologie

- Klinikum Magdeburg, Institut fiir Pathologie

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

- Praxis fur Pathologie PD Dr. Schultz, Dr. Luders, Dr. Hainz, Stendal
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3  Fehlbildungserfassung in Sachsen-Anhalt

3.1 Allgemeine Informationen

Der Dank an Sie als Einsender fiir die Fortfiihrung der
interdisziplindren Zusammenarbeit soll am Beginn des
aktuellen Jahresberichtes (Datenauswertung Geburts-
jahrgang 2019) stehen. Sachsen-Anhalt ist das einzige
Bundesland mit einer populationsbezogenen Fehlbil-
dungserfassung in Deutschland, die Anfange reichen
40 Jahre zurick. Diese landesweite Fehlbildungserfas-
sung ware ohne die kontinuierliche Férderung durch das
Ministerium fiir Arbeit, Soziales und Integration des Lan-
des Sachsen-Anhalt nicht moglich. Wir freuen uns, dass
die erfolgreiche Zusammenarbeit unter Frau Karen Mller
fortgefiihrt wurde. Weiterhin mochten wir uns persénlich
fur die gute Zusammenarbeit bei Frau Dr. H. Willer und
Herrn M. Schiener bedanken.

In diesem Jahr hatten wir als spezielles Thema die Pra-
nataldiagnostik und ZNS-Fehlbildungen geplant. Die
gesundheitspolitische Bedeutung angeborener Fehlbil-
dungen sind gerade an diesen Beispielen zu verdeut-
lichen (siehe Kapitel 14.1). Doch eine neuartige Virus-
infektion (Coronavirus Sars-CoV-2) entwickelte sich bin-
nen weniger Monate zur globalen Herausforderung und
geht auch an der Fehlbildungsepidemiologie nicht spur-
los voriber.

Die COVID-19 Erkrankung erreichte nachweislich ab
27.Januar 2020 Deutschland. Am 30. Januar 2020 wurde
die Coronavirus-Pandemie von der Weltgesundheitsorga-
nisation (WHO) zur ,Gesundheitlichen Notlage internatio-
naler Tragweite“ erklart. Ab 10. Mdrz 2020 gab es dann
auch die ersten Falle in Sachsen-Anhalt. Bisher standen
Personal und Ressourcen ausreichend zur Verfligung,
um alle Verfahren der pranatalen Betreuung zeitgerecht
anzubieten. Mit dem ersten Lockdown in Deutschland
ab 22. Marz 2020 und dem aktuellen Teil-Lockdown ab
2. November 2020 stellt sich aber wieder die Frage nach
moglichen Anderungen des geburtshilflichen Manage-

3.2 Erfassung und Auswertung

Der vorliegende Jahresbericht enthalt Daten zu Kindern/
FetenmitangeborenenFehlbildungenund Chromosomen-
storungen des Bundeslandes Sachsen-Anhalt, wobei auf
den Wohnort der Mutter wahrend der Schwangerschaft
bzw. zum Zeitpunkt der Geburt Bezug genommen wird.

Basis der jahrlichen Pravalenzberechnungen bildet die
Gesamtzahl der Geburten, d. h. der Lebend- und Tot-
geburten in Sachsen-Anhalt. Die von congenitalen Fehl-
bildungen und Anomalien sowie genetisch bedingten
Erkrankungen Betroffenen umfassen Lebendgeburten,
Totgeburten, medizinisch induzierte Aborte (aller SSW)
sowie Spontanaborte ab der 16. SSW. Die dargestellten
Prozentangaben und Pravalenzen sind gerundete Werte.

Bei der Auswertung der induzierten Aborte wird der
hochgerechnete Geburtstermin zugrunde gelegt, so dass
als Geburtsjahr 2019 gilt, obwohl einige der induzierten
Aborte bereits Ende 2018 vorgenommen wurden. Dieses
Vorgehen ist international tiblich. Bei den Spontanaborten
wird demgegeniiber keine Korrektur des Geburtstermins
vorgenommen, die Registrierung erfolgt im tatsachlichen

ments und der fetalen Therapie bei angeborenen Anoma-
lien bei SARS-CoV2-negativen und SARS-CoV2-positiven
Patientinnen. Bislang gibt es nur einzelne publizierte Falle
die auf eine vertikale Ubertragung (Transmission auf den
Fetus) hinweisen. Das Risiko einer solchen Ubertragung
bei einigen fetalen Eingriffen kann theoretisch erhoht
sein. Dazu finden sie mehr im Kapitel 14.2. Noch ist es
zu frih, um sicher zu sein, dass Feten, wenn sie wah-
rend des empfindlichen ersten Trimesters infiziert wer-
den, nicht geschadigt werden. Die Kinder, die in Europa
frih in der Pandemie gezeugt wurden, kommen erst ab
Oktober zur Welt. Das europaischen Netzwerk EUROCAT
und das WHO-assoziierte Netzwerk ICBDSR haben die
Pravalenzverlaufe unter der Pandemie im Fokus.

Das Fehlbildungsmonitoring vertritt mit den Daten aus
Sachsen-Anhalt Deutschland seit 1993 beim Internatio-
nal Clearinghouse for Birth Defects Surveilance and Re-
search (ICBDSR), einer WHO verbundenen Einrichtung
von 42 Fehlbildungsregistern aus 38 Landern der Welt
(Wwww.icbdsr.com).

Weiterhin sind wir seit 1992 im europdischen Verbund
fuir populationsbezogene Fehlbildungsregister EUROCAT
vernetzt (https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/eurocat).

Fur die bestandige Zusammenarbeit und Mitwirkung
am Projekt Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt dan-
ken wir auch der Medizinischen Fakultiat der Otto-von-
Guericke-Universitat Magdeburg. Wir freuen uns, dass die-
se Unterstiitzung unter Herrn Prof. Dr. med. H.-). Heinze,
Arztlicher Direktor, und Frau Dr. K. Stachel, Kaufmanni-
sche Direktorin, 2019 so produktiv fortgefiihrt wurde.
Bei Herrn Prof. Dr. med. H.-. Rothkotter mochten wir uns
anlasslich seines Ausscheidens als Dekan besonders be-
danken. Wir freuen uns auf die Zusammenarbeit mit der
Dekanin Frau Prof. Dr. rer. nat. D. C. Dieterich.

Monat des stattgefundenen Spontanabortes. Die Anga-
ben zu Lebend- und Totgeburten werden jahrlich in der
Mitte des Jahres vom Statistischen Landesamt in Halle fiir
das vorausgegangene Jahr zur Verfiigung gestellt. Dabei
wird die Anderung §31 PStV vom 01.11.2018 zur Defi-
nition der Totgeburt fir das Geburtsjahr 2019 relevant,
daraus resultiert eine Erhéhung der Totgeburtenrate.

Alle an das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt tiber-
mittelten Meldungen werden nach Eingang drztlich 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 Kinder/Feten mit grofen Fehlbil-
dungen sowie die Verteilung des Vorkommens in den
kreisfreien Stadten und Landkreisen wird in den Kapiteln
6 und 7 dargestellt. Die meisten kleinen Fehlbildungen
und Normvarianten werden im Gegensatz zu den gro-
Ren Fehlbildungen, die bei Kindern/Feten diagnostiziert
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werden, nicht genauer ausgewertet, da diese Daten nur
unvollstandig erfasst werden kénnen, weil sie nicht Ziel
der Dauerbeobachtung sind.

Die Darstellung der hdufigsten Einzeldiagnosen groler
Fehlbildungen, die im Jahr 2019 ermittelt wurden, befin-
det sich in Kapitel 9.

Wie in den Vorjahren haben wir eine gesonderte Aus-
wertung der uns gemeldeten pathologischen pranatalen
Ultraschallbefunde in Kapitel 8 vorgenommen.

In bewahrter Form findet sich in Kapitel 10 die Auswer-
tung der sogenannten Indikatorfehlbildungen. Die lang-
jahrig praktizierte Darstellung der Haufigkeiten des Auf-
tretens der Indikatorfehlbildungen basiert in diesem Jahr
wieder auf dem Vergleich der Pravalenzen des aktuellen
Jahrgangs 2019 mit denen der letzten zwolf Jahre (2007
bis 2018). Hierbei liegt der Berechnung der Basisprava-
lenzen von 2007 bis 2018 eine Gesamt-Geburtenzahl
von 208.701 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 Konfidenzgren-
zen beruht auf der Binominalverteilung mit einer 95-pro-
zentigen Sicherheitswahrscheinlichkeit.

Um Trends zu erkennen, wird auBerdem die prozentuale
Verdanderung der Pravalenz der Indikatorfehlbildungen
Uber den Berichtszeitraum dargestellt (Kapitel 10.38).

In Kapitel 11 dieses Berichtes werden Daten zu genetisch
bedingten Erkrankungen, Chromosomenaberrationen,
Sequenzen, Assoziationen, Komplexen und Embryopa-
thien erlautert. Kapitel 12 stellt die Analyse der fehlbil-
dungsbedingten Abortinduktionen dar.

Das Thema Neugeborenenhdrscreening ist ein fester Be-
standteil des Berichtes des Fehlbildungsmonitoring und
wird in Kapitel 16 dargestellt.

In Kapitel 17 liegt in gewohnter Weise der Jahresbericht
des Zentrums fiir Neugeborenenscreening in Sach-
sen-Anhalt mit Daten zu angeborenen Stoffwechselsto-
rungen und Endokrinopathien vor.

3.3 Datenqualitat und Vollstandigkeit/Meldeprozedur

Die Anfange der Beobachtung von Fehlbildungen in Mag-
deburg liegen 40 Jahre zuriick. Seit 20 Jahren erfasst das
Fehlbildungsmonitoring Informationen zu Neugebore-
nen und Feten aus dem Bundesland Sachsen-Anhalt und
erhdlt dazu Meldungen aus Geburts- und Kinderkliniken
und aus Einrichtungen der Pra- und Postnataldiagnostik
(Kapitel 4.2).

Die Datenbank des Fehlbildungsmonitoring bildet die va-
lide Basis fur die Jahresberichte und fir wissenschaftliche
Arbeiten Uber und um das Thema Fehlbildungen. Zum
Geburtsjahrgang 2019 wurde sie um 1.738 Datensatze
erweitert. Dies entspricht etwa 10 % aller Kinder/Feten
Sachsen-Anhalts. Seit dem letzten Bericht wuchs durch
Nachmeldungen fiir 2018 die Anzahl der Datensatze von
1.767 auf 1.807.

Zum Berichtsjahr 2019 bekam das Fehlbildungsmoni-
toring 1.898 Meldungen zugesandt, 470 davon aus
ambulanten Einrichtungen. Bei 10,2 % der Kinder/Feten
stammen die Daten aus mehreren Einrichtungen. Die
Redundanz sichert Bestdtigung oder Ausschluss eines
Fehlbildungsverdachtes ab und verbessert die Bewertung
komplexer Fehlbildungen.

Besonderer Dank gilt dem AMEOS Klinikum Schénebeck.
Bezogen auf die Geburten pro Klinik sendet diese Klinik
kontinuierlich die meisten Meldebdgen. Sehr positiv auf
die Erfassung der Fehlbildungen wirkt sich der groRe Bei-
trag der ambulanten Einrichtungen, wie z. B. dem Zen-
trum fiir Pranatale Medizin (Halle), Praxis Dr. Karstedt
(Facharzt fiir Kinder- und Jugendmedizin, Kinderkardiolo-
ge) und die Praxis Dr. Achtzehn (Facharzt fiir Kinder- und
Jugendmedizin) aus.

Eine hohe Datenqualitat wird durch vollstandige Angaben
auf den Meldebégen und ausfiihrliche Diagnosebeschrei-
bungen erreicht. Sie sind Voraussetzung, um Informati-
onen in die Datenbank korrekt einzupflegen und wirken
sich so auf die Giite der Statistiken aus. Dank der ausge-
zeichneten Zuarbeit der Einsender bestand 2019 wieder
eine sehr gute Datenqualitdt. Wichtige Angaben wurden

2019 fast vollstandig tibermittelt: Geschlecht zu 98,7 %,
Alter der Mutter zu 99,4 % und der Landkreis zu 99,4 %.
62-mal (3,6 %) wurde das Geburtsgewicht nicht mitgeteilt,
davon jedoch nur bei acht lebend geborenen Kindern.
Der Kopfumfang, der zur Beurteilung einer Microcephalie
relevant ist, war bei 28,5 % der Kinder nicht angegeben.

Wir bitten alle Einsender, auch in Zukunft alle Fehlbildun-
gen mitzuteilen, alle Begleitfehlbildungen anzugeben
und mdoglichst vollstdndig zu beschreiben. Zu acht von
136 vorgeburtlich festgestellten Indikatorfehlbildungen
wurde zum Geburtsjahr 2019 keine postnatale Meldung
gefunden. 6-mal war postnatal die Befundbeschreibung
unvollstandig. Bei fehlender Befundbestatigung zahlt der
pranatal erhobene Befund nicht zu den Indikatorfehlbil-
dungen (Kapitel 10).

Fehlbildungsmeldungen sowie Angaben zu Kontrollfallen
werden uns zu zwei Dritteln auf den detaillierten ,,griinen
Meldebogen” libermittelt. Diese stellen wir allen einsen-
denden Einrichtungen kostenfrei zur Verfiigung. Bestel-
lungen sind jederzeit per Telefon unter 0391-6714174
bzw. per Mail unter monz@med.ovgu.de mdoglich.
Weiterhin kdnnen Meldungen auch auf den ,weiRen Mel-
debogen®, auf denen aber nur ein Minimaldatensatz er-
fasst wird, erfolgen. Sehr wichtig sind hier vor allem die
oben erwdhnten Angaben sowie ggf. vorhandene Risiko-
faktoren (z. B. Medikamente oder familidre Belastungen)
und die moglichst genaue Beschreibung der Anomalien
und/oder Fehlbildungen.

Beide Meldebdgen kdnnen 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.
Ausgefiillte Meldebodgen erhalten wir liberwiegend per
Post. In manchen Einrichtungen hat sich eine Ubermitt-
lung per Fax bewdhrt. Unsere Fax-Nummer lautet: 0391-
6714176.

Gerne stehen wir Ihnen jederzeit fur Rickfragen zum
Meldeprocedere oder auch allgemein zu Fragestellungen
zum Thema ,angeborene Fehlbildungen® zur Verfligung.
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4  Herkunft der fehlgebildeten Kinder und Feten

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

LT

Diese Tabelle zeigt, aus welchen Landkreisen die Kin- wie die dazugehorige Geburtsklinik. Nicht immer wurde
der/Feten (Lebendgeburten, Totgeburten, induzierte dem Fehlbildungsmonitoring diese Klinik zur Kenntnis
Aborte und Spontanaborte ab der 16. SSW) mit groRRen gebracht und nicht alle Fehlbildungen wurden von den
und kleinen Fehlbildungen kommen, die dem Fehlbil- Geburtskliniken gemeldet.

dungsmonitoring Sachsen-Anhalt gemeldet wurden so-
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4.2 Eingegangene Daten der meldenden Einrichtungen
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Die Tabelle gibt einen Uberblick tiber die im Jahr 2019
eingegangenen Daten der meldenden Einrichtungen
(insgesamt 1.898 Meldungen). Wenn es nicht explizit an-
gegeben ist, stammen die Daten aus den Geburts- und/
oder Kinderkliniken der jeweils genannten Klinik.

Es ist moglich, dass Informationen zu einem Kind/Fet aus
unterschiedlichen Institutionen gemeldet wurden. Auf-
grund von Mehrfachmeldungen entspricht die Gesamt-
zahl der Meldungen nicht der Anzahl der Kinder/Feten.

5 Geschlechtsverhaltnis

Geschlechtsverhiltnis aller Lebend- und Totgebo-
renen in Sachsen-Anhalt nach Angaben des Statisti-
schen Landesamtes

Geschlechtsverhaltnis m: w = 1,05

Das Statistische Landesamt Sachsen-Anhalt gibt fiir das
Jahr 2019 16.618 Lebendgeborene und 99 Totgeborene
an. Die Anzahl der lebend geborenen Kinder geht seit
dem Maximum im Jahr 2016 (18.092) wieder zurick.
Dagegen zeigte sich bei den tot geborenen Kindern im
Jahr 2019 ein Hochstwert. Seit Ende der 90er-Jahre wurde
auch in Bezug auf die Zahl der lebend geborenen Kinder
kein so hoher Wert registriert.

Die Sexratio der lebend und tot geborenen Kinder ist
stets knabenwendig, so auch 2019. Im Berichtszeitraum
(2007-2018: m : w = 1,05) lag die Spannweite fir das
Geschlechtsverhaltnis von m : w zwischen 1,03 und 1,07.
2019 zeigt sich fur die tot geborenen Kinder, wie auch in
vier weiteren Jahren des Berichtszeitraumes, eine Gyna-
kotropie (2010: m : w = 0,98).

Bei den 581 Kindern/Feten mit groRen Fehlbildun-
gen, zu denen Lebend- und Totgeburten, medizinisch
induzierte Aborte und Spontanaborte ab der 16. SSW
zahlen, ergab das Geschlechtsverhaltnis mitm:w=1,10
eine Androtropie. In den Vorjahren ergaben sich Relatio-
nen von m : w zwischen 1,10 und 1,38.

Bei den Pranatalbefunden wurden die Kinder/Feten nach
dem Vorliegen von Fehlbildungen zum Geburtszeitpunkt
eingeordnet. Es ist moglich, dass zwar ein auffalliger Pra-
natalbefund Gbermittelt wurde, dieser sich jedoch nicht
bestadtigte. Diese Kinder/Feten dienen als Kontrollfille.

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

Geschlechtsverhdltnis aller Kinder/Feten mit groRen
Fehlbildungen (inklusive Aborte)

Geschlechtsverhiltnis m: w= 1,10

Geschlechtsverhaltnis aller Kinder/Feten mit aus-
schlieRlich kleinen Fehlbildungen und Anomalien

Geschlechtsverhiltnis m: w = 1,37

Unter den gemeldeten 268 Kinder/Feten mit ausschlieR-
lich kleinen Fehlbildungen sind ebenfalls mehr Jungen
als Madchen. Es ergibt sich fiir 2018 eine Sexratio von
m : w = 1,37. Wie bei den grolRen Fehlbildungen ist das
Geschlechtsverhaltnis auch bei den ausschlieRlich klei-
nen Fehlbildungen fast immer, so auch im Jahr 2019,
knabenwendig.
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6 Kinder und Feten mit groRen Fehlbildungen in
Sachsen-Anhalt (N=581)

Fur das Jahr 2019 wurden dem Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt 581 Kinder/Feten mit einer groRen ange-
borenen Fehlbildung gemeldet. Im Jahr 2019 waren 93
Kinder/Feten mit angeborenen groRen Fehlbildungen we-
niger, als im Jahr 2018 (N=674) registriert worden.

Als Fehlbildungsrate fiir das Jahr 2019 wurde 3,48 % fr
groRe angeborene Fehlbildungen in Sachsen-Anhalt be-
rechnet. Diese lag unter der Gesamtpravalenz fiir den Zeit-
raum von 2007-2018 von 3,63 % (KI: 3,55-3,71).

Von den 2019 erfassten 581 Kindern/Feten mit ange-
borenen groRen Fehlbildungen wurden 514 lebend ge-
boren, anteilig waren es somit 88,47 %. Der diesjahrige
Anteil liegt leicht iber dem des Berichtzeitraumes von
2007-2018 mit 87,57 %.

Es verstarben in den ersten sieben Lebenstagen 0,86 %
(funf Kinder) und im weiteren Verlauf nochmals 2,24 %
(13 Kinder). Insgesamt (iberlebten von allen Kindern/
Feten mit groRen Fehlbildungen somit 496 Kinder
(85,37 %) das erste Lebensjahr. Nach den niedrigeren

Uberlebensraten der Vorjahre (2018: 82,79 %; 2017:
83,43 %) lasst sich 2019 ein leichter Anstieg verzeichnen.
Im 7-Jahrestrend werden Schwankungen seit den 2000er -
Jahren um den aktuellen Wert registriert.

Mit flinf tot geborenen Betroffenen liegt im Jahr 2019 der
Anteil bei 0,86 % (2018: 1,04 %). Nach dem Vorjahres-
hoch scheint sich auch hier der Anteil wieder dem Mittel
der letzten Jahre anzundhern (2007-2018: 0,77 %).

Im Jahr 2019 gingen zwei Meldungen zu spontanen Abor-
ten von Feten mit angeborenen grolen Fehlbildungen
ein. Dies sind 0,34 % aller Kinder/Feten mit angeboren
groRen Fehlbildungen. Seit dem Jahr 2007, dem Beginn
des Berichtszeitraumes, in welchem ein erheblich hoher
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Abb. 1: Schwangerschaftsausgdnge (ohne unbekannt) bei Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen (Vergleich ab 1980 (gruppiert))
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Anteil von spontanen Aborten (1,50 %) betroffener Feten
festgestellt wurde, ist der Anteil ricklaufig und liegt ak-
tuell unter dem Mittel der Jahre 2007-2018 mit 1,02 %.
Dies bleibt zu beobachten. Ob die derzeit flaichendecken-
den pranatalen Diagnostikangebote oder die allgemein
publizierten Hinweise zur gesunden Lebensweise in der
Schwangerschaften Anteil haben, bleibt Spekulation.

Im Jahr 2019 gingen 60 Meldungen zu induzierten Abor-
ten, 26 weniger als zum Geburtsjahr 2018, im Fehlbil-
dungsmonitoring ein. Anteilig waren es 10,33 % der 581
Registrierten mit angeborenen grolRen Fehlbildungen.
Im Mittel der Jahre 2007- 2018 lag der Anteil induzierter
Aborte mit 10,65 % nur geringfiigig Uber dem diesjahri-
gen Anteil.

Magdeburg (146)

Jerichower Land (37)

Salzlandkreis (67)

Borde (62)

Harz (48)

Saalekreis (38)

] 2,9

Halle (57)

Mansfeld-Sudharz (21)

Dessau-RoRlau (13)

Burgenlandkreis (25) ] 2,0

Stendal (16) ] 1,8

Wittenberg (15) ] 1,8

Anhalt-Bitterfeld (17) ] 1,6

Altmarkkreis Salzwedel (14) ] 2,1

0,0 1,0 2,0

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

OFehlbildungsrate (in %)

Abb. 2: GroRe Fehlbildungen bei Kindern/Feten in Sachsen-Anhalt (absolute und prozentuale Angabe)

Die kreisfreien Stadte des Bundeslandes betrachtend,
rangierte Magdeburg mit einer Pravalenzrate fiir grole
Fehlbildungen mit 6,48 % auf dem ersten Rang. Nach drei
Jahren mit recht hohen Fehlbildungsraten (2018: 7,72 %;
2017: 7,77 %; 2016: 7,30 %) nahrte sich die Rate 2019
wieder der von 2015 mit 6,21 % an.

Wie in den Vorjahren folgt im Geburtsjahr 2019 darauf
Halle mit 2,48 % und Dessau-RoRlau mit 2,35 %. Aus Halle
wurden im Jahr 2019 13 % Kinder/Feten weniger gemel-
det, als in beiden Jahren davor (2018, 2017: N=73). Fir
die Stadt Dessau-RoRlau registrierte das Fehlbildungsmo-
nitoring Sachsen-Anhalt fiir 2019 nur 13 Falle, im Jahr
2018 waren es mit neun Kindern/Feten noch weniger.
Ein leichter Anstieg der Fehlbildungsmeldungen fiir das
Jahr 2019 fiur Dessau-RoRlau kann beschrieben werden
(2018: 1,65 %).

Die Landkreise betrachtend, lasst sich erneut im Jericho-
wer Land eine hohe Fehlbildungsrate von 5,66 % fest-
stellen. Sie liegt sogar etwas Uber dem Vorjahreshoch
von 5,56 % und l6st den Landkreis Borde (2019: 4,81 %)
auf dem Rang eins der Landkreise in den Vorjahren ab.

Die zweithochste Fehlbildungsrate fiir groRe angebore-
ne Fehlbildung errechnete sich aus den Meldungen des
Salzlandkreises mit 5,21 %. Die Fehlbildungsrate des
Salzlandkreises schwankt in den letzten Jahren um den
5 %Wert. Fur den Landkreis Harz errechnete sich auf-
grund 48 eingegangener Meldungen zu Betroffenen
eine Fehlbildungsrate von 3,25 %. Die diesjdhrige Rate
lag deutlich unter der des Vorjahres mit einem Hoch
von 4,33 %. Eine mittlere Fehlbildungsrate im Vergleich
zu den berechneten Raten in den Vorjahren lieR sich im
Saalekreis feststellen (2019: 2,86 %; Maximum 2017:
3,39 %, Minimum 2018: 2,17%). Eine ersichtliche Ursache
fur die Schwankungen kann nicht beschrieben werden,
das Meldeaufkommen spielt oft eine Rolle. Der Trend
bleibt zu beobachten.

Fur den Landkreis Stendal, im Berichtsjahr auf Rang neun
von elf Landkreisen rangierend, zeigt sich ein erheblicher
Abwadrtstrend der Fehlbildungsrate fiir angeborene gro-
Re Fehlbildungen 2019 (1,85 %) nach sehr hoher Fehl-
bildungsrate 2016 mit 6,54 %. Uber die nichsten Jahre
naherte sich die Rate der von 2019 an (2017 mit 3,20 %,
2018 mit 2,95 %).
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7  Kinder und Feten mit multiplen congenitalen
Anomalien (MCA) in Sachsen-Anhalt (N=223)

Fur das Jahr 2019 wurden dem Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt 581 Kinder/Feten mit groRen angebore-
nen Fehlbildungen, darunter 223 Kinder/Feten mit mul-
tiplen congenitalen Anomalien (MCA), gemeldet. Kinder/
Feten mit MCA weisen mindestens zwei groRe Anomalien
oder ein Syndrom auf. Der Anteil von MCA-Betroffenen
in Bezug auf alle Kinder/Feten mit groRen angeborenen
Fehlbildungen lag im Berichtsjahr unter dem Mittel der
Jahre 2007-2018 (42,81 %).

Bezogen auf die Gesamtzahl aller Geburten (N=16.717)
im Bundesland Sachsen-Anhalt lag die Fehlbildungsrate
fir MCA bei 1,33 %. Im Mittel der Jahre 2007-2018 lag
die Rate mit 1,55 % deutlich Uber der des Berichtsjahres.

In Abbildung 3 wird im Detail aufgefihrt, welchen Aus-
gang die gemeldeten Schwangerschaften mit multiplen
angeborenen Anomalien nahmen. Die registrierten Kin-
der/Feten waren von mindestens zwei groRen Fehlbil-
dungen betroffen. Die Dokumentation beginnt mit dem
Jahr 1980 und zeigt schrittweise in Jahresgruppierungen
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zu sechs bzw. sieben Jahren die Anteile der Schwan-
gerschaftsausgange bei allen mit MCA-Fehlbildungen
erfassten Kinder/Feten und gibt damit ein Abbild der
Entwicklung tiber den gesamten Zeitraum. Die Werte des
aktuellen Jahres 2019 werden separat aufgefuhrt.

Von 223 Kindern/Feten mit angeborenen multiplen Fehl-
bildungen wurden 168 Kinder lebend geboren. Zehn von
ihnen verstarben nach den ersten sieben Lebenstagen,
zwei innerhalb dieser. Es Uberlebten 69,96 % der Kinder/
Feten mit MCA die Perinatalperiode. Die Uberlebensrate
ist geringfiigig niedriger als die der Vorjahre und liegt
leicht unter dem Mittel der Jahre 2013-2018 mit 71,22 %.
Anteilig verstarben in der ersten Woche weniger Kinder
als in den Vorjahren (2019: 0,90 %; 2018: 1,69 %). Nach
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Abb. 3:  Schwangerschaftsausgange bei Kindern/Feten mit multiplen congenitalen Anomalien (MCA) (Vergleich ab 1980 (gruppiert))
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der ersten Woche verstarben 4,48 % der Kinder mit MCA,
deutlich mehr als in den Jahren zuvor (2018: 2,03 %;
2017: 2,77 %).

Spontane Aborte ab der 16. SSW wurden bei Feten mit
multiplen Anomalien zweimal festgestellt, anteilig waren
es 0,90 % aller MCA-Kinder/Feten. Im Mittel der Jahre
2007-2018 lag der Anteil bei 1,26 % zwischen minimal
keinem (2015) und maximal 2,55 % (2008).

2019 wurden unter den Kindern/Feten mit angeboren
multiplen Anomalien mehr Totgeburten (1,79 %) als tib-
lich gesehen. Der diesjahrige Anteil ist groRer als der be-
rechnete der Jahre 2007-2018 mit 1,02 %. Letztmalig lag
er 2011 sehr hoch (1,93 %). Der Anteil induzierter Aborte
ist weiter konstant hoch (2019: 21,97 %). Der diesjahri-
ge Wert liegt nur wenig iber dem Mittel der Jahre 2007-
2018 (20,89 %).

Borde (25)

Harz (28)

Jerichower Land (12)

Magdeburg (41)

Salzlandkreis (22)

Saalekreis (20)

Mansfeld-Sudharz (10)

Halle (26)

Stendal (8)

] 0,9

Burgenlandkreis (10)

] 0,8

Anhalt-Bitterfeld (6) ] 0,6

Wittenberg (4) ] 0,5

Altmarkkreis Salzwedel (5) ] 0,8

Dessau-RoRlau (4) ] 0,7

0,0 0,2 0,4 0,6

1,0 1,2 1,4 1,6 1,8 2,0 2,2
OMCA-Rate (in %)

Abb. 4:  Multiple congenitale Anomalien (MCA) bei Kindern/Feten in Sachsen-Anhalt (absolute und prozentuale Angabe)

Unter den kreisfreien Stadten rangiert Magdeburg mit ei-
ner MCA-Rate von 1,82 % vor Halle mit 1,13 % gefolgt von
Dessau-RoRlau 0,72 %.

Die Fehlbildungsrate fiir MCA in Magdeburg lag seit lan-
gem erstmals unter der 2 %-Marke. In Halle pendelte sich
die Fehlbildungsrate fiir MCA nach einem Vorjahreshoch
von 1,60 % wieder auf bisherigem Niveau ein.

Der Landkreis Borde wies im Jahr 2019 mit 1,94 % die
hochste Fehlbildungsrate fiir angeborene multiple Ano-
malien im Bundesland auf. Im Vergleich der Vorjahre ist
ein Abwartstrend zu verzeichnen (2018: 2,42 %; 2017:
2,66 %). Die zweithochste MCA-Rate wurde aus dem
Landkreis Harz gemeldet (1,90 %). Uber die letzten Jah-
re schwankte die Fehlbildungsrate im Landkreis (2015:
3,25 %; 2017: 1,50 %) recht stark. Numerisch meldete
der Landkreis Harz die meisten MCA-Betroffenen (N=28)
unter den Landkreisen des Bundeslandes. Fiir das Jeri-

chower Land wurde im Jahr 2019 eine Fehlbildungsrate
fir MCA von 1,83 % erfasst. Sie lag unter der von 2018
mit 2,28 %. Eine etwas hohere Rate errechnete sich aus
den Meldungen fiir den Saalekreis (2019: 1,51 %; 2018:
1,37 %).

Im Landkreis Mansfeld-Siidharz schwankte die Fehlbil-
dungsrate nur wenig im Jahresvergleich (2019: 1,17 %;
2018: 1,03 %). Fir Stendal hingegen wurde ein kontinu-
ierlicher Ruckgang deutlich, dieser ist seit 2015 zu be-
obachten (2019: 0,92 %; 2015: 2,64 %). Der Burgenland-
kreis meldete zehn Betroffene, einen mehr als 2018. Die
Fehlbildungsrate fiir MCA lag bei nur 0,8 %. Ein merkli-
cher Riickgang war im Altmarkkreis Salzwedel festzustel-
len (2019: 0,75 %; 2018: 1,88 %). Wittenberg, auf dem
letzten Rang befindlich, meldete auch eine riickldaufige
MCA-Fehlbildungsrate im Jahr 2019 (0,47 %) im Vergleich
zum Jahr 2018 (0,97 %).
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8 Pranatale Sonografiebefunde

Zum Geburtsjahrgang 2019 wurden dem Fehlbildungs-
monitoring vorgeburtliche Sonografiebefunde zu 1.050
Kindern/Feten mitgeteilt. Davon ergab sich bei 670 Kin-
dern/Feten ein ,unauffalliger pranataler Ultraschalbe-
fund®. 380-mal war der Befund auffallig: Es wurden Soft-
marker, Fehlbildungen oder Anomalien entdeckt.

Bei annahernd zwei Drittel der Kinder/Feten mit auffalli-
gem prdnatalen Ultraschallbefund wurden Fehlbildungen
gefunden (236 Feten; 62,1 %). Softmarker oder intraute-
rine Wachstumsstérungen wurden bei 230 Feten (60,5 %)
dokumentiert, wobei bei 144 Kindern/Feten nur diese
gesehen wurden. In der Tabelle auf dieser Seite sind alle
bei der pranatalen Sonografie entdeckten Softmarker,
geordnet nach der Haufigkeit ihres Auftretens, aufgefiihrt.
130 Feten wiesen je einen Softmarker, 31 zwei und 13
Feten mindestens drei Softmarker auf. Zu 17 Feten (4,5 %)
wurden dem Fehlbildungsmonitoring keine Information
zum Schwangerschaftsausgang mitgeteilt.

Folgende Softmarker wurden gemeldet:
(Mehrfachnennungen méglich)

Pyelektasie 47
singulare Nabelschnurarterie 27
Oligo-/Anhydramnion 24
hypoplastisches Nasenbein 23
vergroRerte Nackentransparenz 22
Nackenodem a7
white spots 13
Hydropsfewls 11
echogener Darm 10

grenzwertige Erweiterung der 9
Hirnventrikel

Verkiirzung der Réhrenknochen 7
Double-Bubble-Phanomen 2

Sandalenliicke -

Uberlappende Finger -

Zwei oder mehr Softmarker gehen mit einer Risikoerho-
hung fir das Vorliegen einer Chromosomenanomalie
oder einer Fehlbildung einher. Die Pyelektasie ist der
sonografische Softmarker, der sich in diesem Jahr am
haufigsten zeigte (47 x). Bei der grenzwertigen Nierenbe-
ckenerweiterung besteht das Risiko, dass sich diese im
Schwangerschaftsverlauf weiterentwickelt. Bei sieben der
47 Kinder/Feten, bei denen meistens noch weitere Soft-
marker oder Fehlbildungen angegeben waren, bestand
eine Chromosomenstorung. Eine Beeintrachtigung des
Harntraktsystems wurde postnatal 22 x dokumentiert,
18 x war postnatal das Harntraktsystem unauffallig. Bei
sieben Feten mit dem Softmarker Pyelektasie lag postna-
tal keine genaue Angabe zum Harntraktsystem vor.

In Sachsen-Anhalt erfolgt keine vollstandige Erfassung
pranataler Ultraschallbefunde. Die aufgefiihrten Befun-
de stammen Uberwiegend von Gyndkologen, die eine
Feindiagnostik im 2. Trimenon durchfiihren. Daher muss
davon ausgegangen werden, dass es von gesund gebore-
nen Kindern noch weitere pranatale Nachweise von Soft-
markern gibt, die uns nicht mitgeteilt werden.

Die auf der folgenden Seite 20 dargestellte Tabelle zeigt
die bei Kindern/Feten des Geburtsjahrganges 2019 pra-
natal-sonografisch diagnostizierten und dem Fehlbil-
dungsmonitoring mitgeteilten Indikatorfehlbildungen.
Wie in den letzten sieben Jahren wurde beim vorgeburt-
lichen Ultraschall am hdufigsten eine Lippen- oder Lip-
pen-Kiefer-Gaumenspalte (18 x) gesehen.

Von den 380 Feten, die einen auffdlligem pranatalem
Ultraschallbefund aufwiesen, wurden bei der Untersu-
chung bei 97 eine oder mehrere der eindeutig definier-
ten Indikatorfehlbildungen (Kapitel 10.0) festgestellt. 84
Feten waren von einer Indikatorfehlbildung betroffen,
acht Feten von zwei und finf Feten von drei oder mehr
Indikatorfehlbildungen. Um die Giite der prdnatalen Ul-
traschalldiagnostik zu bewerten, erfolgt ein Vergleich der
vor- mit den nachgeburtlichen Befunden.

Pranatal wurden insgesamt 106 Indikatorfehlbildungen
entdeckt. Davon konnten 91 Befunde (85,8 %) postnatal
genau bestatigt werden. Bei elf Indikatorfehlbildungen
war dies bei allen der pranatal gesehenen der Fall: Lip-
pen- oder Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Anencephalie,
Fallot-Tetralogie, Aortenisthmusstenose, Omphalocele,
Gastroschisis, Anophthalmie/Microphthalmie, Zwerch-
fellhernie, Gaumenspalte und Oesophagusatresie/-ste-
nose/-fistel.

Fur zwei der im Ultraschall aufgefallenen Reduktionsfehl-
bildungen der Extremitdten (1,9 % der pranatalen Indika-
torfehlbildungen) ist der postnatale Befund unzureichend.
Zu zwei Kindern, einem mit Anencephalie, das inner-
halb der ersten 24 Lebensstunden verstarb, und einem
weiteren, liegen nachgeburtlich bzgl. der Extremitdten
keine Angaben vor. Diese beiden ungesicherten Diagno-
sen flieRen nicht in die Auswertungen im Kapitel 10 ein.
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* schwere Fehlbildung gleiches Organsystem

Es zeigten sich 8-mal (7,5 %) postnatal nur ahnlich schwe-
re Fehlbildungen am gleichen Organsystem wie die pra-
natal diagnostizierten Indikatorfehlbildungen, die damit
jedoch als postnatal nicht exakt bestatigt gelten.

Bei einem Kind war die vorgeburtlich befundete Diagnose
Linksherzhypoplasie nicht genau zutreffend. Jedoch be-
standen fur die Linksherzhypoplasie typische Herzfehlbil-
dungen: Aortenklappenstenose, bikuspidale Aortenklap-
pe, Hypoplasie der Aorta, ASDII, Aortenisthmusstenose.

Anstelle einer vermuteten Hypospadie zeigte sich nach
der Geburt, dass das Kind weiblich und von einer promi-
nenten Klitoris betroffen war.

Der pranatale Verdacht einer einseitig multizystisch dys-
plastischen Niere kombiniert mit einer Nierenagenesie
auf der anderen Seite offenbarte sich postnatal schwer-
wiegender als Potter-Sequenz.

Bei einem Kind erwies sich eine einseitige Nierenagenesie
nur als Beckenniere.

Flnf (4,7 %) der im pranatalen Ultraschall diagnostizier-
ten Indikatorfehlbildungen wurden nach der Geburt der
Kinder ausgeschlossen. Bei einem Kind, das von einem
Down-Syndrom betroffen war, wurden zwar ein AVSD
und ein KlumpfuB® auch postnatal festgestellt, der Ver-
dacht auf Hydrocephalie bestatigte sich jedoch nicht. Ein
Friihgeborenes, bei dem vorgeburtlich eine Microcepha-
lie vermutet wurde, war zur Geburt zwar insgesamt sehr
leicht, ein microcephaler Kopfumfang bewahrheitete sich
aber nicht. Bei drei weiteren Kindern wurden die prana-
tal-sonografischen Befunde Spina bifida, Transposition
der grofRen GefdlRe und einseitige Nierenagenesie nach-
geburtlich entkraftet.

N
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9

Organsystembeteiligung und haufigste Einzeldiagnosen

bei Kindern und Feten mit grofRen Fehlbildungen

N
B
H
H
o
I

45
40
35
30
o . -
c erz-Kreislauf
= 20 “ - > g = Muskel/Skelett
g s = b —= —= Niere/HAS
= = = ZNS
10 Verdauungstrakt
5 Gesichtsspalten
0 n Genitale
2007-2009 2010-2012 2013-2015 2016-2018 2019
Abb. 5: Organsystembeteiligung bei Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen (gruppiert)

Im Jahr 2019 wurden in Sachsen-Anhalt bei 581 Kinder/
Feten groRe Fehlbildungen diagnostiziert. Das oben ab-
gebildete Diagramm (Abb. 5) zeigt fiir sieben ausgewahl-
te Organsysteme, wie groR der Anteil der Kinder/Feten
ist, die von einer Fehlbildung an diesen Organsystemen
betroffen sind. Da gut ein Drittel der Kinder/Feten mit
groRen Fehlbildungen (223) mehrfach fehlgebildet ist,
d. h. dass bei einem Kind/Fetus mehrere Organsysteme
betroffen sein kénnen, sind Mehrfachnennungen mog-
lich. Um Veranderungen zeigen zu kénnen, wird in Ab-
bildung 5 der Berichtszeitraum in vier Zeitabschnitte zu
je drei Jahren gegliedert und dazu das aktuelle Jahr dar-
gestellt.

Jederzeit treten Fehlbildungen aus der Gruppe des
Herz-Kreislaufsystems am haufigsten auf. Durchschnitt-
lich haben 43,2 % (2007-2018) aller Kinder/Feten, die
eine groRe Fehlbildung haben, eine Herzfehlbildung. Im
Berichtszeitraum ist eine ansteigende Tendenz (2019:
49,7 %) zu erkennen. Diese Entwicklung passt zu der
Auswertung der haufigsten Einzelfehlbildungen (Tabelle
Seite 22).

Beim Muskel-und Skelett-System, dem Organsystem, an
dem sich am zweithaufigsten Fehlbildungen (2007-2018:
17,5 %) ausbilden, sank der Anteil Uiber die Jahre ab und
liegt aktuell bei 13,4 % (2109).

Im Jahr 2019 liegt der Anteil der Kinder/Feten mit Fehl-
bildungen der Nieren und ableitenden Harnwege (13,8 %)
an allen Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen in dhn-
licher Hohe wie beim Muskel-Skelett-System. Uber die

Jahre ist ein stabiler Anteil zu sehen, im Mittel (2007-
2018) leiden 13,8 % darunter.

Bei den ZNS-Fehlbildungen ergibt sich ein Anteil (2019:
6,4 %) an allen Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen
etwas unter dem Ublichen Bereich (2007-2018: 7,7 %).
Ungefahr je ein Drittel der ZNS-Fehlbildungen machen
die NRD und die congenitalen Hydrocephalien aus, die
sich 2019 im Bereich der Basispravalenz zeigten (Kapitel
10.1,10.6).

Der Anteil der Kinder/Feten mit Fehlbildungen am Ver-
dauungstrakt (4,6 %) an allen Kindern/Feten mit groRen
Fehlbildungen fallt 2019 ebenfalls gering aus. In den
Jahren des Berichtszeitraumes war er stets hoher (2007-
2019: 6,5 %).

Der Anteil der Kinder/Feten mit Gesichtsspalten ist 2019
hoch (5,7 %). Zu den Gesichtsspalten gehoren zu ca. ein
Drittel die Gaumenspalten und zu ca. zwei Drittel die
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalten, wobei letzte-
re im aktuellen Jahr etwas mehr als normal beobachtet
wurden (Kapitel 10.14).

Neben Epispadie, Ektopia testis und weiblichen Genital-
fehlbildungen zdhlen hauptsachlich die schweren Hy-
pospadien zu den Genitalfehlbildungen. Da 2019 die
Hypospadien sehr selten auftraten (Kapitel 10.20), ist der
Anteil der Kinder/Feten mit Fehlbildungen am Genital-
system an allen fehlgebildeten Kindern/Feten im Jahr
2019 sehr niedrig.
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Die haufigsten Einzeldiagnosen 2019 (nur groRe Fehlbildungen)

* bezogen auf 16.717 Geburten
** pezogen auf 208.701 Geburten
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In der Tabelle auf der gegentiberliegenden Seite sind die
am haufigsten beobachteten groRen Einzelfehlbildungen
in Sachsen-Anhalt, geordnet nach der Haufigkeit ihres
Auftretens im Geburtsjahrgang 2019, aufgefiihrt. Die
Pravalenz fiir 2019 basiert dabei auf einer Grundgesamt-
heit von 16.717 Geburten und die Basispravalenz (2007-
2018) auf 208.701 Geburten.

Das Herz ist das Organsystem, dass stets am meisten
von Fehlbildungen betroffen ist. Die beiden fihrenden
Einzelfehlbildungen sind daher regelmdRig die Herz-
fehlbildungen Vorhofseptumdefekt (2019: 113,7 pro
10.000 Geburten) und Ventrikelsptumdefekt (2019: 40,7
pro 10.000 Geburten). Da Fehlbildungen am Herzen be-
sonders in der zweiten Halfte des Berichtszeitraumes
vermehrt und ausfiihrlicher mitgeteilt wurden, sind von
funf haufigsten Einzelfehlbildungen, bei denen der ak-
tuelle Pravalenzwert Uber der jeweiligen Basispravalenz
liegt, vier Herzfehlbildungen: Die hdufigste Fehlbildung,
der Vorhofseptumdefekt (2007-2018: 93,1 pro 10.000
Geburten), die Pulmonalklappenstenose (2019: 12,6
pro 10.000 Geburten, 2007-2018: 10,3 pro 10.000 Ge-
burten), die Defekte des Vorhof- und Kammerseptums
(2019: 6,6 pro 10.000 Geburten, 2007-2018: 5,1 pro
10.000 Geburten) und das hypoplastische Linksherzsyn-
drom (2019: 5,4 pro 10.000 Geburten, 2007-2018: 2,6
pro 10.000 Geburten).

In der nach Haufigkeiten geordneten Liste der Einzelfehl-
bildungen folgen auf den Vorhofseptumdefekt und den
Ventrikelseptumdefekt mit etwas Abstand immer wieder,
jedoch (ber die Jahre in wechselnder Reihenfolge, vier
sehr unterschiedliche Fehlbildungen: Die dilatative Uro-
pathie II.-IV. Grades/Ureterocele (2019: 25,1 pro 10.000
Geburten), der Horverlust (2019: 21,5 pro 10.000 Ge-
burten) und der KlumpfuR (2019: 16,7 pro 10.000 Ge-
burten) wurden im letzten Jahr mit einer zu erwarten-
den Haufigkeit registriert, das Down-Syndrom (2019:
16,2 pro 10.000 Geburten, 2007-2018: 19,2 pro 10.000
Geburten) etwas seltener als Ublich.

Ab 2007 erfolgte in Sachsen-Anhalt das Neugeborenen-
horscreening mit dem Tracking der angeborenen Hor-
stérungen. Vor Einfiihrung des Neugeborenenscreenings
lag die registrierte Pravalenz des Horverlustes bei maxi-
mal 9,4 pro 10.000 Geburten (2003). Erstmalig umfasst
die im diesjahrigen Bericht angegebene Basispravalenz

(2007-2018: 20,5 pro 10.000 Geburten) nur die Jahre, in
denen das Neugeborenenhdrscreening schon aktiv war.
Vor dem Jahr 2007 ist durch die oftmals erst nach dem
Neugeborenenalter entdeckten Horstdérungen von einer
deutlichen Untererfassung auszugehen.

Im Ranking an achter Stelle, mit 10,8 pro 10.000 Gebur-
ten, finden sich 2019 die Doppelanlage der Niere und die
Polydactylie. Die Nieren-Doppelanlage zeigte sich 2019
haufiger als erwartet. Sie wurde im Berichtszeitraum
nur in den Jahren 2007 (11,4 pro 10.000 Geburten) und
2017 (12,3 pro 10.000 Geburten) noch ofter festgestellt.
Die Polydactylie wurde 2019 etwas seltener als erwartet
gesehen (2007-2018: 12,4 pro 10.000 Geburten). Die
Polydactylie schlieRt die Indikatorfehlbildung praaxiale
Polydactylie (Kapitel 12.28) und die postaxiale Polydac-
tylie ein. Wahrend 2019 die Pravalenz der selteneren
Indikatorfehlbildung unterhalb der Basispravalenz liegt
(1,8 pro 10.000 Geburten; 2007-2018: 3,7 pro 10.000
Geburten, Kl 3,0-4,7), ergibt sich fir die postaxiale Po-
lydactylie ein Wert im erwarteten Bereich (2019: 9,0 pro
10.000 Geburten; 2007-2018: 8,7 pro 10.000 Geburten,
Kl 7,5-10,0).

Mit nur acht Fallen im Jahr 2019 (4,8 pro 10.000 Ge-
burten) trat die Atresie und Stenose des Ureters unge-
wohnlich selten auf (2007-2018: 8,8 pro 10.000). Jedoch
wurde sie im Berichtszeitraum in den Jahren 2012
(4,7 pro 10.000 Geburten) und 2007 mit dem Minimal-
wert (2,9 pro 10.000 Geburten) noch seltener registriert.
Mit ebenfalls niedrigerer Pravalenz als normal finden sich
2019 unter den 14 obersten Platzen im Haufigkeitsran-
king der Einzelfehlbildungen die Fehlbildungen PDA,
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Megaureter, Aortenisth-
musstenose, Nierendysplasie und Hypoplasie/Agenesie
des Corpus callosum.

Bei einem groRen Teil der in der Liste aufgefiihrten hau-
figsten Einzelfehlbildungen lag die fir 2019 berechnete
Pravalenz jeweils im Vertrauensbereich der Basisprava-
lenz. Neben den schon genannten Fehlbildungen dilata-
tive Uropathie Il.-IV. Grades/Ureterocele, Horverlust und
KlumpfuR zeigten sich weitere Fehlbildungen auf Niveau
der Vorjahre: Subluxation des Hiftgelenkes, einseitige
Nierenagenesie, Mitralklappeninsuffizienz, Hydrocepha-
lie, Edwards-Syndrom, Spina bifida, Gaumenspalte und
Fallot-Tetralogie.
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10 Indikatorfehlbildungen modifiziert nach International
Clearinghouse for Birth Defects Surveillance and

Research (ICBDSR)
10.0 Definitionen

1. Neuralrohrdefekte:

Die Neuralrohrdefekte bezeichnen die gesamte Gruppe
neuraler Verschlussstérungen und setzen sich aus den
Entitdten Anencephalie, Spina bifida und Encephalocele
zusammen.

2. Anencephalie:

Die Anencephalie beschreibt das partielle Feh-
len des Schadeldaches, der bedeckenden Haut und
des Gehirns. Zur Anencephalie zdhlen die Kranio-
rhachischisis, die Iniencephalie und andere Neuralrohr-
defekte, 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 Verschluss-
defekten des Spinalkanals, die eine Herniation bzw. ei-
nen Austritt von Rickenmark und/oder Hirnhauten zur
Folge haben und durch den unvollstandigen Verschluss
der Wirbelsaule entstehen. Dazu gehéren die Meningo-
cele, die Meningomyelocele, die Myelocele, die Myelo-
meningocele und die Rhachischisis.

Die Spina bifida wird ausgeschlossen, wenn sie mit einem
Anencephalus kombiniert ist. Excludiert sind die Spina
bifida occulta und das sacrococcygeale Teratom ohne dys-
raphische Stérung.

4. Encephalocele:

Als Encephalocele wird eine congenitale Fehlbildung be-
zeichnet, die durch den Austritt von Gehirn oder Hirnhau-
ten, hervorgerufen durch einen Defekt im knochernen
Schéadel, charakterisiert ist. Falle von Encephalocelen, bei
denen eine Kombination mit einer Spina bifida vorliegt,
werden ausgeschlossen.

5. Microcephalie:

Die Microcephalie ist durch einen zu kleinen occipi-
to-frontalen Schadelumfang (zwei Standardabweichun-
gen unter der Norm, www.intergrowth21.

ndog.ox.ac.uk nach Villar et al. Lancet 2014, Kapitel
10.5), bezogen auf die alters- und geschlechtsabhangige
Normalverteilung gekennzeichnet. Ausgeschlossen wird
die Microcephalie, wenn sie mit einer Anencephalie oder
Encephalocele assoziiert ist.

6. Congenitale Hydrocephalie:

Unter der congenitalen Hydrocephalie wird eine Erweite-
rung der Hirnventrikel, nicht assoziiert mit einer prima-
ren Hirnatrophie eines Macrocephalus verstanden. Hier-
zu gehoren auch der Hydrocephalus durch angeborene
Toxoplasmose sowie die VATER-Assoziation (VACTERL).
Die Diagnose wird zur Geburt oder bereits pranatal ge-
stellt. Eine Assoziation mit Encephalocele und Spina bifi-
da ist ausgeschlossen.

AuRerdem bleiben die Macrocephalie ohne erweiterte
Hirnventrikel, der Schadel bei mazerierten Feten, die
Hydranencephalie und der postnatal entstandene Hydro-
cephalus (posthamorhagisch) ausgeschlossen.

7. Arhinencephalie/Holoprosencephalie:

Die Arhin- bzw. Holoprosencephalie bezeichnet angebo-
rene Fehlbildungen des Gehirns, bei denen eine unvoll-
standige Lappung der Hirnhemisphdaren in unterschied-
lichem AusmaR vorliegt. Die Geruchsnerven kdnnen
fehlen. Die Holoprosencephalie schlieRt die Cyclopie,
Cebocephalie, Ethmocephalie und die pramaxillare Age-
nesie ein.

8. Anophthalmie/Microphthalmie:

Anophthalmie bzw. Microphthalmie bezeichnet das Feh-
len oder die offensichtlich zu kleinen Augen. Einige An-
hangsgebilde und die Augenlider kdnnen normal ausge-
bildet 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 Fehlbil-
dungen, bei denen die Ohrmuschel oder Teile der Ohr-
muschel (mit oder ohne Atresie des Gehdrganges) fehlen.
In der Regel wird eine Unterteilung in Schweregrade (I-1V)
vorgenommen. Die extreme Auspragung (Grad IV) stellt
die Anotie (fehlendes Ohr) dar. Ausgeschlossen werden
kleine, normal geformte Ohren, der verschlossene Ge-
horgang bei normaler Ohrmuschel sowie dysplastische
und tief sitzende Ohren.

10. Fallot-Tetralogie:
Die Fallot-Tetralogie ist eine Herzfehlbildung, die als
Kombination von Ventrikelseptumdefekt, reitender Aor-
ta, infundibuldarer Pulmonalstenose und Hypertrophie
des rechten Ventrikels definiert ist. Ausgeschlossen ist
die Fallot-Pentalogie.

11. Transposition der groRen GefalRe (TGA):

Bei der Transposition der groRen GefdRe handelt es sich
um einen Fehlbildungskomplex, bei dem die Aorta aus
dem rechten Ventrikel und die Arteria pulmonalis aus
dem linken Ventrikel entspringt. Daneben kénnen weite-
re Herzfehlbildungen bestehen. Das Double outlet right
ventricle (DORV) zahlt mit zur TGA.

12. Linksherzhypoplasie-Syndrom:

Das Linksherzhypoplasie-Syndrom bezeichnet eine kom-
plexe Herzfehlbildung, bei der ein hypoplastischer linker
Ventrikel mit einer Aortenklappenatresie und/oder Mit-
ralklappenatresie kombiniert ist. Zusatzlich konnen wei-
tere Herzfehlbildungen bestehen.
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13. Aortenisthmusstenose:

Als Aortenisthmusstenose wird eine Einengung (Obstruk-
tion) der Aorta descendens, meist am Abgang des Duc-
tus 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 Verschlussdefekte des harten und/
oder weichen Gaumens hinter dem Foramen incisivum,
ohne das Vorhandensein einer Lippenspalte. Einge-
schlossen sind die submukose Gaumenspalte, die Pier-
re-Robin-Sequenz und das Catel-Manzke-Syndrom. Aus-
geschlossen sind die Gaumenspalte mit Lippenspalte,
die Gaumenfissur, die Uvulaspalte, der funktionelle kurze
Gaumen und der hohe, schmale Gaumen.

16. Choanalatresie:

Unter Choanalatresie wird der angeborene Verschluss
(membrands oder knochern) der posterioren Choane
bzw. Choanae verstanden. Ausgeschlossen ist die Cho-
analstenose.

17. Oesophagusatresie/-stenose/-fistel:

Die Oesophagusatresie/-stenose/-fistel wird definiert als
Fehlen oder durchgangige Verengung des Oesophagus
mit oder ohne Trachealfistel. Eingeschlossen sind die oe-
sophago-tracheale Fistel mit oder ohne Oesophagusatre-
sie oder -stenose.

18. Diinndarmatresie/-stenose:

Die Diinndarmatresie/-stenose bezeichnet den komplet-
ten oder partiellen Verschluss des Lumens eines Dunn-
darmsegmentes. Dabei kann es sich um einen einzelnen
Abschnitt oder um multiple Teile von Jejunum oder lleum
handeln. Ausgeschlossen ist die Duodenalatresie.

19. Anorectale Atresie/Stenose:

Die anorectale Atresie bzw. Stenose wird als fehlende
Durchgangigkeit des anorectalen Kanals oder der Gren-
ze zwischen Rectum und Anus bzw. als Einengung des
Analkanals mit oder ohne Fistelbildung zu benachbarten
Organen definiert. Ausgeschlossen werden die gering-
gradige Stenose, die keiner Korrektur bedarf und der
ectope Anus.

20. Hypospadie:

Die Hypospadie stellt eine Offnung der Urethra an der
ventralen Seite des Penis distal vom Sulcus dar. Einge-
schlossen werden hier die glanduldre, penile, scrotale
und perineale Hypospadie. Ausgeschlossen wird das
unklare Geschlecht (Intersex oder Pseudohermaphrodi-
tismus).

21. Epispadie:

Die Epispadie bezeichnet die Offnung der Harnréhre an
der dorsalen Seite des Penis. Ausgeschlossen wird das
Auftreten einer Epispadie bei Blasenekstrophie.

22. Indifferentes Geschlecht:
Ein unklares Geschlecht liegt dann vor, wenn das (dulere)
Geschlecht zur Geburt des Kindes keine phanotypische

Geschlechtszuordnung zuldsst. Dabei kann es sich um
echten mannlichen oder weiblichen Hermaphroditismus
oder Pseudohermaphroditismus handeln.

23. Potter-Sequenz:
Die Potter-Sequenz ist charakterisiert durch das beidseiti-
ge, vollstandige Fehlen der Nieren oder die schwere Dys-
plasie beider Nieren.

24. Nierenagenesie, einseitig:
Die einseitige Nierenagenesie ist durch das vollstandige
Fehlen einer Niere gekennzeichnet. Ausgeschlossen ist
die einseitige Nierendysplasie.

25. Zystennieren:

Bei den Zystennieren handelt es sich um angeborene
Fehlbildungen, die durch multiple Zysten der Nieren,
einschlieRlich infantiler polyzystischer Nieren, multizy-
stischer Nieren, anderer Formen von Zystennieren und
unspezifischen Zystennieren gekennzeichnet sind. Aus-
geschlossen sind isolierte Nierenzysten.

26. Ekstrophie der Harnblase:

Die Blasenekstrophie stellt eine komplexe Fehlbildung
dar, bei der ein Verschlussdefekt der inferioren Bauchde-
cke und der Blase vorliegt. Die Harnblase ist zur ventralen
Bauchdecke hin gedffnet (zwischen Nabel und Symphy-
se). Haufig ist die Fehlbildung mit einer Epispadie oder
Fehlbildungen des Os pubis assoziiert.

27. Polydactylie, praaxial:

Bei der prdaxialen Polydactylie sind zusétzliche Finger an
der radialen Seite der oberen Extremitat(en) bzw. Zehen
an der fibialen Seite der unteren Extremitat(en) angelegt.
Es konnen auch obere und untere Extremitat(en) betrof-
fen sein.

28. Reduktionsfehlbildungen der oberen und der un-
teren Extremitat(en):

Reduktionsfehlbildungen der Extremitdten sind durch
das vollstandige oder teilweise Fehlen oder der schweren
Hypoplasie von Skelettstrukturen der Extremitaten, ein-
schlieBlich der Femurhypoplasie, gekennzeichnet. Dazu
gehort auch das Roberts-Syndrom. Ausgeschlossen sind
die milde Hypoplasie mit normaler Formgebung von
Skelettteilen, die Brachydactylie, die generelle Skelettdys-
plasie, die Achondroplasie und die Sirenomelie.

29. Zwerchfellhernie:

Eine Zwerchfellhernie stellt eine Herniation des Zwerch-
fells mit Eintritt von Bauchinhalt in den Thoraxraum dar.
Eingeschlossen ist das totale Fehlen des Zwerchfells.
Ausgeschlossen sind die Hiatushernie, die Eventration
und die Ldhmung des Nervus phrenicus.

30. Omphalocele:

Die Omphalocele entsteht durch die Hernienbildung, bei
der Bauchanteile durch den Nabel austreten, die von ei-
ner intakten oder unterbrochenen Membran umgeben
sind.

Ausgeschlossen ist die Gastroschisis (Paraumbilicalher-
nie) und die Bauchmuskelaplasie oder -hypoplasie, die
hautumschlossene Umbilicalhernie (skin-covered umbi-
lical hernia).
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31. 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. Ausge-
schlossen sind die Aplasie oder Hypoplasie der Bauch-
muskeln, die hautumschlossene Nabelhernie und die
Omphalocele.

32. Prune-belly-Sequenz:

Die Prune-belly-Sequenz stellt einen Fehlbildungskom-
plex dar, bei der die Bauchmuskeln unzureichend aus-
gebildet sind und eine Kombination mit einer Harntrakt-
verengung oder auch -aufdehnung besteht. Die Ursache
kann eine Verengung der Urethra oder eine Urethralat-
resie sein. Die Bauchmuskelhypoplasie muss beim be-
troffenen Feten nicht deutlich sein. Bei dem Fehlbildungs-
komplex konnen nicht descendierte Hoden, KlumpfiiRe
und eine Omphalocele vorhanden sein.

33. Down-Syndrom (Trisomie 21):

Beim Down-Syndrom handelt es sich um eine bekannte
Assoziation kleiner und groRer Fehlbildungen bzw. Ano-
malien, dessen Ursache ein Uberschuss an chromosoma-
lem Material des Chromosoms 21 ist. Die Entitat schlieRt
das chromosomale Mosaik und die unbalancierte Trans-
lokation des Chromosoms 21 ein.

Anmerkungen:

34. Patau-Syndrom (Trisomie 13):

Das Fehlbildungssyndrom wird durch ein zusatzliches
Chromosom 13 bzw. durch eine unbalancierte Translo-
kation oder ein Mosaik des Chromosoms 13 hervorge-
rufen.

35. Edwards-Syndrom (Trisomie 18):

Das Edwards-Syndrom ist ein Fehlbildungssyndrom,
dessen Ursache ein zusatzliches Chromosom 18 ist. Die
unbalancierte Translokation und das Mosaik sind dabei
eingeschlossen.

36. Turner-Syndrom:

Das Turner-Syndrom, auch Ullrich-Turner-Syndrom oder
Monosomie X, ist durch das teilweise oder vollstandige
Fehlen eines der beiden X-Chromosomen bei einem Mad-
chen gekennzeichnet (gonosomale Monosomie). Ein Mo-
saik oder eine Gonosomenanomalie ist moglich.

37. Klinefelter-Syndrom/mannliche Gonosomenano-
malien:

Fur das Klinefelter-Syndrom sind zwei oder mehr X-Chro-

mosomen bei mannlichem Phanotyp ursachlich (Ka-

roytyp 47,XXY). Zu den Anomalien der Gonosomen bei

mannlichem Phanotyp zdhlen auch Strukturanomalien

der Gonosomen oder ein Gonosomen-Mosaik.

Die in den folgenden Kapiteln berechneten Pravalenzraten sind populationsbezogen. Ihr Wert gibt die Anzahl der Kin-
der/Feten in der beobachteten Population mit der Fehlbildung im Verhaltnis zu allen Lebend-und Totgeburten in dieser
Population im gleichen Zeitraum an.

Seit dem Geburtsjahrgang 2000 schlieRt das Erfassungsgebiet des Fehlbildungsmonitoring das gesamte Bundesland
Sachsen-Anhalt ein. Die Pravalenzberechnungen basieren ab dem Geburtsjahrgang 2000 auf Lebend- und Totgebur-
ten von Muttern, die zur Geburt und wahrend der Schwangerschaft ihnren Wohnort in Sachsen-Anhalt haben. Zwischen
1980 und 1993 wuchs das Erfassungsgebiet auf den damaligen Bezirk Magdeburg an. Nach der Landkreisreform 1993
umfasste es 13 (1994/1995), 14 (1996/1997), 15 (1998) bzw. 16 (1999) von 21 Landkreisen des Bundeslandes Sach-
sen-Anhalt. Der Berechnung der Basispravalenzen (2007 bis 2018) liegt eine Gesamtanzahl von 208.701 Geburten
zugrunde.

Bei der Analyse der Indikatorfehlbildungen besteht ein Diagnosebezug. Es ist moglich, dass ein Kind/Fet mehr als eine
Indikatorfehlbildung gleichzeitig hat. Daher ware eine Summierung aller Anzahlen der aufgetretenen Indikatorfehlbil-
dungen groRer als die Gesamtzahl der Kinder/Feten mit einer Indikatorfehlbildung.

Die in Kapitel 10 zu den Basispravalenzen Sachsen-Anhalts angegebenen Vergleichspravalenzen beruhen auf den Daten
der Jahre 2007-2018 der Full-Member-Register der European Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT) aus 18
europaischen Staaten. Dabei werden nur Register, fiir die Angaben in den letzten fiinf Jahren (2014-2018) oder langer
und fiir mindestens fiinf Jahre im Zeitraum von 2007-2018 bei EUROCAT vorliegen, in die Berechnung der EUROCAT-Pra-
valenz einbezogen.
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10.1

Anencephalie, Spina bifida und Encephalocele bilden
gemeinsam die Gruppe der Neuralrohrdefekte. Uber
die Halfte der Kinder/Feten mit diesen folgenreichen
ZNS-Fehlbildungen sind auch zum Geburtsjahr 2019 von
einer Spina bifida betroffen. In Sachsen-Anhalt wurden
funf Anencephalien, acht Spina bifida und zwei Encepha-
locelen gesehen. Alle drei Entitdten wurden 2019 in (ib-
licher Haufigkeit beobachtet. Fiir die Neuralrohrdefekte
liegt die aktuelle Pravalenz von 9,0 pro 10.000 Gebur-
ten auf der Basispravalenz (2007-2018: 9,0 pro 10.000
Geburten).

Die Basispravalenz Sachsen-Anhalts entspricht, mit ei-
nem etwas breiterem Intervall, der von EUROCAT angege-
benen Pravalenz fiir Europa (10,2 pro 10.000 Geburten).
Die Jahrespravalenz Sachsen-Anhalts ist im Vergleich zu
der von EUROCAT etwas geringer.

Abb. 6: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Neuralrohrdefekten in Sachsen-Anhalt seit 2007

Neuralrohrdefekte (Q00./Q01./Q05.)

zusatzliche Angaben:

Mit funf Kindern kam ein Drittel der von einem Neural-
rohrdefekt Betroffenen lebend zur Welt. Vier der Kinder
verstarben im ersten Lebensjahr. Den groRten Anteil neh-
men, wie auch in den Vorjahren, die induzierten Aborte
ein (2019: 66,7%, 2007-2018: 71,8 % der Kinder/Feten
mit Neuralrohrdefekt).

Abb. 7:  Anteil der Schwangerschaftsausgange bei Neuralrohr-
defekten in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/
Fet mit einem Neuralrohrdefekt pro 1.114 Geburten
beobachtet.
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10.2 Anencephalie (Q00.)

5-mal trat in Sachsen-Anhalt zum Geburtsjahrgang 2019
(Pravalenz von 3,0 pro 10.000 Geburten) eine Anen-
cephalie auf. Die diesjahrige Pravalenz zeigt sich im Be-
reich der Basisprdvalenz Sachsen-Anhalts (2007-2018:
2,3 pro 10.000 Geburten).

Die Gegeniberstellung mit der von EUROCAT zur Ver-
fugung gestellten Pravalenz fiir 2007-2018 (4,0 pro
10.000 Geburten) lasst fiir Sachsen-Anhalt, fir 2019 als
auch fir den Berichtszeitraum, einen Pravalenzwert weit
unterhalb des europaischen Durchschnitts erkennen. Fiir
sechs von 37 Registern wurden Pravalenzen von tiber 6,0
pro 10.000 Geburten berichtet.

Bei drei Feten mit Anencephalie wurde die Schwanger-
schaft terminiert. Die Abruptiones erfolgten zwischen
der 14. und 20. SSW, jeweils eine Woche nach Diagnose-

stellung beim pranatalen Ultraschal. In diesem Jahr wur-
den zwei Kinder mit pranatal bekannter Anencephalie le-
bend geboren und verstarben am ersten Lebenstag.

zusatzliche Angaben:

Abb. 8: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Anen-
cephalie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Anencephalie pro 3.343 Geburten beobachtet.
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10.3 Spina bifida (Q05.)

Die fur 2019 ermittelte Pravalenz von 4,8 pro 10.000
Geburten liegt nach einem sehr geringen Wert im Vorjahr
(2018: 2,3 pro 10.000 Geburten) wieder im Bereich der
Basispravalenz (2007-2018: 5,2 pro 10.000 Geburten).
Drei Kinder mit Spina bifida wurden lebend geboren, nur
ein Kind mit einer isolierten Spina bifida tberlebte das
erste Lebensjahr. Zum Geburtsjahr 2019 wurden fiinf
Schwangerschaften von Feten mit Spina bifida zwischen
der 17. und 21. SSW vorzeitig beendet.

Zwar liegt im Vergleich mit der von EUROCAT bereitge-
stellten europdischen Pravalenz (2007-2018: 5,0 pro
10.000 Geburten) die diesjdhrige Pravalenz Sachsen-An-
halts etwas darunter, doch beide Konfidenzintervalle
verbindet das gleiche Niveau. Dabei hat das Konfiden-
zintervall der Basispravalenz Sachsen-Anhalts aufgrund
der kleineren einbezogenen Population eine wesentlich
groRere Schwankungsbreite als das Konfidenzintervall
der europaischen Pravalenz.

zusatzliche Angaben:

Fuinf Schwangerschaften wurden vorzeitig beendet: Eine
cervikale und eine lumbale Spina bifida wurde im prana-
talen Ultraschall jeweils in der 16. SSW gesehen, eine tho-
rakolumbale und eine lumbosacrale Spina bifida, jeweils

mit Arnold-Chiari-Syndrom, wurden in der 19. SSW diag-
nostiziert und in der 20. SSW wurde eine thorakale Spina
bifida entdeckt. Zwei der Lebendgeborenen verstarben.
Sie waren von einer Spina bifida mit Hydrocephalie be-
troffen und mehrfach fehlgebildet.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
iibergeordnete Syndrome:

- Caudales Regressionssyndrom mit: Fallot-Tetralogie,
einseitig multizystisch dysplastischer Niere und Age-
nesie der anderen Niere

2 x Arnold-Chiari-Syndrom (1 x mit Nierenagenesie
rechts und Doppelanlage der Niere links)
PRUNE1-Syndrom mit: PFO und nicht hdamodyna-
misch wirksamem PDA bei Reifgeborenem, mandibu-
larer Retrognathie, neurogener Blase, Talus verticalis

Abb. 9:  Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Spina
bifida in Sachsen-Anhalt seit 2007

Abb. 10: Anteil der Schwangerschaftsausgange bei Spina bifida
in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Spina bifida pro 2.090 Geburten beobachtet.
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10.4 Encephalocele (QO01.)

Bei zwei Feten zeigte sich zum Geburtsjahrgang 2019
eine Encephalocele. Die diesjahrige Prdavalenz von 1,2
pro 10.000 Geburten befindet sich im Bereich der Basis-
pravalenz Sachsen-Anhalts (2007-2018: 1,4 pro 10.000
Geburten) und entspricht auch der europaischen Ba-
sispravalenz (2007-2018: 1,2 pro 10.000 Geburten).

Im Jahr 2018 erreichte die Jahrespravalenz den Mini-
malwert des Berichtszeitraumes von 0,6 pro 10.000 Ge-
burten und 2016 den Maximalwert von 2,8 pro 10.000
Geburten. Fir diese Schwankungsbreite sind die kleinen
Anzahlen ursachlich.

zusatzliche Angaben:

Bei beiden betroffenen Feten wurde die Encephalocele
schon in der 9. bzw. 12. SSW bei der ersten vorgeburtli-
chen Ultraschalluntersuchung entdeckt und die Schwan-
gerschaft jeweils eine Woche darauf abgebrochen.

Abb. 11: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Encephalocele in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Encephalocele pro 8.359 Geburten beobachtet.
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10.5 Microcephalie (Q02.)

In Sachsen-Anhalt kamen im Jahr 2019 drei Kinder le-
bend zur Welt, die von einer Microcephalie betroffen
waren. Mit einer Pravalenz von 1,8 pro 10.000 Gebur-
ten ergibt sich fiir 2019, im zweiten Jahr in Folge, eine
Pravalenz unterhalb der Basisprdvalenz (2007-2018: 3,6
pro 10.000 Geburten). In den Jahren davor war ein an-
steigender Trend aufgefallen, der sich jedoch seit 2018
nicht fortsetzt. Die Veranderung der Pravalenz iber den
Berichtszeitraum wird daher als nichtlinear kategorisiert
(Kapitel 10.38).

Die Basispravalenz der Microcephalie fiir Sachsen-An-
halt ist, verglichen mit der von EUROCAT angegebenen
Pravalenz, hoch. Dabei befindet sich die untere Konfi-
denzgrenze der Basisprdvalenz Sachsen-Anhalts noch
oberhalb des européischen Konfidenzintervalls. Der dies-
jahrige Pravalenzwert Sachsen-Anhalts zeigt sich auch
niedriger als die europdischen Vergleichswerte.

Bei einem Neugeborenen wird die Diagnose Microcepha-
lie durch die Beurteilung des gemessenen Kopfumfanges
in Abhdngigkeit von Gestationsalter und Reife gestellt.
Im Fehlbildungsmonitoring werden zur Bewertung die
aus der INTERGROWTH-21st-Projekt-Studie veroffentlich-
ten international giltigen Perzentilen-Kurven verwendet.
Im Verlauf des ersten Lebensjahres ist es dann moglich,
mit der nicht altersgerechten Entwicklung des Schadel-
umfangs die Diagnose zu verifizieren

zusatzliche Angaben:

Ein Kind mit Microcephalie, bei dem sich die Microcepha-
lie nachgeburtlich manifestierte und die kombiniert mit
anderen Storungen auftrat, vollendete sein erstes Le-
bensjahr nicht.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Mangel an Pyruvatdehydrogenase, Epilepsie, bds. dys-
plastische Ohren

Abb. 12: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Microcephalie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Microcephalie pro 5.572 Geburten beobachtet.
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10.6 Congenitale Hydrocephalie (Q03.)

Eine Hydrocephalie wurde in Sachsen-Anhalt zum Ge-
burtsjahr 2019 8-mal beobachtet. Mitgerechnet werden
nur Hydrocephalien, die nicht als Folge von Neuralrohr-
defekten auftreten und die nicht nach einer Blutung oder
Infektion entstehen. Die fiir Sachsen-Anhalt fiir 2019 er-
mittelte Pravalenz von 4,8 pro 10.000 Geburten bewegt
sich im unteren Bereich der errechneten Basispravalenz
(2007-2018: 5,6 pro 10.000 Geburten).

Auch beim Vergleich mit den EUROCAT-Pravalenzwerten
ergibt sich fir die diesjdhrige Pravalenz Sachsen-Anhalts
ein Wert innerhalb des Normbereiches der Jahre 2007-
2018 (5,5 pro 10.000 Geburten).

zusatzliche Angaben:

Bei vier Feten, die von einem Hydrocephalus betroffen
waren, wurde eine Abruptio zwischen der 19. und 23.
SSW durchgefiihrt. Die Amniozentese ergab in zwei der
vier Falle einen molekulargenetisch auffalligen Befund.
Ein Kind, bei dem in der 20. SSW der Hydrocephalus und
weitere schwerwiegende Fehlbildungen erkennbar wa-
ren, wurde tot geboren.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Patau-Syndrom mit:
Brachycephalie

- bds. Microphthalmie mit assoziierten Fehlbildungen:
einseitiger Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Kleinhirn-
hypoplasie

- unbalancierte Translokationen und Insertionen, Klein-
hirnagenesie

- ASD II, Stenose der Arteria pulmonalis bei Friihgebo-
renem

- Fehlbildung des Herzens, akzessorische Niere, Hyper-
telorismus

- Hernia inguinalis bei Frithgeborenem links

Abb. 13: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei con-
genitaler Hydrocephalie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit congenitaler Hydrocephalie pro 2.090 Geburten
beobachtet.

Lippen-Kiefer-Gaumenspalte,
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10.7 Arhinencephalie/Holoprosencephalie (Q04.1/Q04.2)

zusatzliche Angaben:

Die Arhinencephalie/Holoprosencephalie ist eine selten
auftretende Indikatorfehlbildung. Mit einer Pravalenz
von 0,6 pro 10.000 Geburten wurde sie in Sachsen-An-
halt 2019 nur einmal gesehen. Bei einer Pravalenz von
sonst 1,7 pro 10.000 Geburten (2007-2018) ist die dies-
jahrige Pravalenz als gering einzuschdtzen, eine Unter-
schreitung des Konfidenzintervalls der Basispravalenz ist
jedoch aufgrund der kleinen Zahlen und der daraus fol-
genden groRen Schwankungsbreite nicht ungewdhnlich.
In den Jahren 2008 und 2014 wurde die Fehlbildung in
Sachsen-Anhalt gar nicht beobachtet, 2010 trat sie 8-mal
auf.

Auch im europaweiten Vergleich befindet sich die sach-
sen-anhaltische Pravalenz fiir 2019 weit unterhalb des
Konfidenzintervalls der Gesamtpravalenz der europai-
schen Fehlbildungszentren (1,6 pro 10.000 Geburten).
Dabei liegen die Basispravalenz Sachsen-Anhalts und die
von EUROCAT bestimmte Pravalenz auf gleicher Hohe.

Die Schwangerschaft des von einer Holoprosencephalie
im Rahmen eines Patau-Syndroms betroffenen Feten en-
dete spontan in der 20. SSW. Die Fehlbildungen waren
eine Woche zuvor diagnostiziert worden.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Patau-Syndrom mit: Omphalocele, bds. Lippen-Kie-
fer-Gaumenspalte, Fehlbildung des Herzens

Abb. 14: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Arhin-
encephalie/Holoprosencephalie in Sachsen-Anhalt seit
2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Arhinencephalie/Holoprosencephalie pro 16.717
Geburten beobachtet.
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10.8 Anophthalmie/Microphthalmie (Q11.0/Q11.1/Q11.2)

Die Indikatorfehlbildung Anophthalmie/Microphthalmie
ist mit einer Basispravalenz von 0,9 pro 10.000 Geburten
(2007-2018) eine sehr selten zu beobachtende Fehlbil-
dung. Zum Geburtsjahr 2019 waren zwei Feten davon
betroffen. Die daraus berechnete Pravalenz von 1,2 pro
10.000 Geburten entspricht der Basispravalenz. Schon
bei drei Fillen ware die obere Konfidenzgrenze uber-
schritten. Im Berichtszeitraum wurden in Sachsen-An-
halt maximal vier Kinder/Feten pro Jahr gesehen (2010,
2016).

Die Basispravalenz von Sachsen-Anhalt kommt mit et-
was groRerem Range der von EUROCAT angegebenen
Pravalenz der Jahre 2007-2018 gleich. Die Jahresprava-
lenz Sachsen-Anhalts liegt zwar im Normalbereich Sach-
sen-Anhalts aber wegen des schmaleren europaischen
Konfidenzintervalls etwas tiber diesem.

zusatzliche Angaben:

Neben anderen schweren Fehlbildungen war ein Fet von
einer beidseitigen Anophthalmie und einer von einer
beidseitigen Microphthalmie betroffen. Die Fehlbildun-
gen wurden mittels Ultraschall in der 18. bzw. 19. SSW
diagnostiziert.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Hydrocephalus internus, einseitige Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte, Kleinhirnhypoplasie

- Fehlbildung des Herzens, Hypoplasie des Zwerchfells,
bds. Lungenhypoplasie, Synechie der Augenlider

Abb. 15: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Ano-
phthalmie/Microphthalmie in Sachsen-Anhalt seit
2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Anophthalmie/Microphthalmie pro 8.359 Gebur-
ten beobachtet.
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10.9 Microtie/Anotie (Q16.0/Q17.2)

Im Jahr 2019 wurden dem Fehlbildungsmonitoring neun
Kinder mit der Indikatorfehlbildung Microtie/Anotie ge-
meldet. Daraus errechnet sich eine Jahrespravalenz
von 5,4 pro 10.000 Geburten, die signifikant oberhalb
der Basispravalenz von 2,8 pro 10.000 Geburten (2007-
2018) liegt. Auch in den Jahren 2015 und 2017 wurde
die Basispravalenz deutlich tberschritten, wogegen in
den Jahren 2008, 2012 und 2014 die Jahrespravalenz
deutlich unter dem Konfidenzintervall der Basispravalenz
angesiedelt war. Fur die Indikatorfehlbildung Microtie/
Anotie zeichnet sich damit fiir den Zeitraum 2006-2019
ein signifikant ansteigender Trend mit einer prozentua-
len Veranderung von 12,86 % (Kl 0,72 % bis 28,40 %) ab
(Kapitel 10.38).

EUROCAT stellt zum Auftreten der Indikatorfehlbildung
Microtie/Anotie keine Daten bereit. Fiir die bedeutend
seltenere Fehlbildung Anotie wird von EUROCAT eine
Pravalenz von 0,26 pro 10.000 Geburten (2007-2018),
in dhnlicher GroRenordnung wie die von Sachsen-Anhalt
(2007-2018: 0,29 pro 10.000 Geburten), angegeben.

zusatzliche Angaben:

2019 trat die Fehlbildung bei sechs Kindern einseitig auf,
dreimal rechts und dreimal links. dreimal waren beide
Ohren betroffen. Eine Anotie wurde dreimal festgestellt,
eine Microtie 6-mal.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- CHARGE-Assoziation mit: Immundefekt, Lippen-Kie-
fer-Gaumenspalte rechts, GefaRring durch die ano-
male rechte subclaviculare Arterie, ASD Il, bds. Ko-
lobom der Papille, bds. Schallempfindungsstérung,
Tracheomalazie, Athyreose, nicht hamodynamisch
wirksamem PDA bei Reifgeborenem, lateral anstei-
genden Lidachsen, Plexuszyste

- gemeinsamer Ventrikel, Pterygium colli, tiefsitzende
Ohren

- 2 x bds. Schallleitungsstérung (1 x bei Verengung
und 1 x bei Atresie der knochernen Gehorgange)

- 4 x einseitige Schallleitungsstorung (2 x bei Atresie
des knochernen Gehorgangs, 1 x bei Atresie des Ge-
hoérgangseingangs und 1 x bei Hypoplasie und Veren-
gung des Gehérganges und praauricularem Anhang-
sel)

Abb. 16: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Microtie/Anotie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Microtie/Anotie pro 1.857 Geburten beobachtet.
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10.10 Fallot-Tetralogie (Q21.3)

Die komplexe Herzfehlbildung Fallot-Tetralogie besteht
aus eine Kombination von vier Herzfehlbildungen: Pul-
monalstenose, VSD, reitender Aorta und Rechtsherzhy-
pertrophie. Zum Geburtsjahrgang 2019 wurde sie bei
sechs Kindern/Feten aus Sachsen-Anhalt diagnostiziert.
Daraus resultiert fiir 2019 eine Pravalenz von 3,6 pro
10.000 Geburten. Die diesjdhrige Pravalenz ist unauffal-
lig im Bereich der Basispravalenz Sachsen-Anhalts (2007-
2018: 3,3 pro 10.000 Geburten) angesiedelt.

Auch verglichen mit der von EUROCAT angegebenen Pra-
valenz der Jahre 2007-2018 (3,6 pro 10.000 Geburten)
ist die sachsen-anhaltische Jahrespravalenz im Normbe-
reich zu finden. Das Konfidenzintervall der Basisprava-
lenz Sachsen-Anhalts tiberspannt jedoch aufgrund klei-
nerer Zahlen einen gréReren Sicherheitsbereich als das
Intervall der Durchschnittspravalenz der europaischen
Register.

zusatzliche Angaben:

Ein Kind war neben den Herzfehlbildungen noch von
multiplen Fehlbildungen an anderen Organsystemen be-
troffen und verstarb am ersten Lebenstag. Drei weitere
Lebendgeborene hatten neben einem fehlgebildeten Her-
zen keine anderen Fehlbildungen.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: Lippenspalte, Plexuszyste

- caudales Regressionssyndrom mit: Hydrocephalie bei
Spina bifida, einseitig multizystisch dysplastischer
Niere und Agenesie der anderen Niere

- persistierende linke Vena cava superior, Thymushy-
poplasie

- ASDII

- hamodynamisch wirksamer PDA und Hernia inguina-
lis rechts bei Frilhgeborenem, kraniofaciale Dysmor-
phie

Abb. 17: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Fallot-Tetralogie (Q21.3) in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Fallot-Tetralogie pro 2.786 Geburten beobachtet.
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10.11 Transposition der groRen Gefalle - TGA (Q20.1/Q20.3)

Die Transposition der groRen Arterien (TGA) ist davon ge-
kennzeichnet, dass die vom Herzen abgehenden GefaRe
vertauscht sind, einbegriffen ist die seltene Fehlbildung
des Double outlet right ventricle (DORV).

Im Jahr 2019 wurden sieben Kinder aus Sachsen-Anhalt
mit einer Transposition der groRen Arterien geboren. Da-
raus ergibt sich eine Pravalenz von 4,2 pro 10.000 Ge-
burten, die mit der fir 2007-2018 errechneten Basispra-
valenz (4,5 pro 10.000 Geburten) libereinstimmt.

EUROCAT gibt fir die TGA eine Pravalenz von 3,6
pro10.000 Geburten an. Die 2019er sachsen-anhaltische
Jahrespravalenz ist Gber dem Konfidenzintervall ange-
siedelt. Die angegebenen Pravalenzen sind jedoch nur
beschrankt vergleichbar, da die Pravalenz von EUROCAT
den DORYV nicht einschlieft.

zusatzliche Angaben:

Ein Totgeborenes und ein Lebendgeborenes waren von
einem DORV betroffen. Alle Kinder wiesen neben der
TGA noch weitere Fehlbildungen am Herzen auf. Ein Kind
verstarb zwei Wochen nach der Operation mit etwa zwei
Monaten.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- VSD, ASD I, persistierende linke Vena cava superior,
Stenose der Arteria pulmonalis bei Reifgeborenem

- VSD, ASD I, GefaRring der grofRen Arterien, Rechtsaor-
tenbogen, Hypoplasie der Aorta, Plexuszyste

- VSD, ASD I, Gefalring der grolken Arterien

- VSD,ASDII

- Dextrokardie mit Situs inversus

- 2 x Pulmonalklappenstenose (1 x Dextrokardie,
rechtventrikuldre Myokardhypertrophie)

Abb. 18: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Transposition der groRen Gefdle in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/
Fet mit Transposition der groRen GefiRe pro 2.388
Geburten beobachtet.
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10.12 Linksherzhypoplasie-Syndrom (Q23.4)

Nach einem sehr geringen Wert der Pravalenz fiir das
Linksherzhypoplasie-Syndrom im Jahr 2018 ergibt sich
mit neun Kindern/Feten aus Sachsen-Anhalt mit dieser
Herzfehlbildung zum Geburtsjahr 2019 eine Pravalenz
von 5,4 pro 10.000 Geburten. Im Berichtzeitraum ist das
der Maximalwert, Gber diesem Wert zeigte sich die Jah-
resprdvalenz letztmalig im Jahr 2000 (5,9 pro 10.000).
Der Pravalenzwert von 2019 liegt wesentlich tiber der fir
die Jahre 2007-2018 berechneten Basispravalenz von 2,6
pro 10.000 Geburten.

Die Jahrespravalenz 2019 von Sachsen-Anhalt Uibersteigt
auch die von EUROCAT bereitgestellte europdische Prava-
lenz (2007-2018: 2,7 pro 10.000 Geburten). Die beiden
Konfidenzintervalle der Basispravalenzen fiir die Jahre
2007-2018 tiberdecken sich jedoch, wobei das Konfiden-
zintervall der sachsen-anhaltischen Pravalenz aufgrund
kleinerer Anzahlen breiter ausfallt als das der europa-
ischen Pravalenz.

zusatzliche Angaben:

Ein Kind, bei dem das Linksherzhypoplasie-Syndrom pra-
natal nicht erkannt wurde, wurde erst am zweiten Lebens-
tag zu einer operativen Korrektur in eine anderes Kran-
kenhaus verlegt. Alle Kinder wurden reif geboren. Zwei
Kinder verstarben mit etwa einem halben Jahr. Vier
Schwangerschaften wurden, nachdem die Diagnose
Linksherzhypoplasie-Syndrom pranatal zweimal in der
15. und zweimal in der 21. SSW gestellt worden war, vor-
zeitig beendet.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Analatresie mit Fistel, Hufeisenniere

- Stenose des Jejunums, Stenose der Arteria pulmona-
lis bei Reifgeborenem

- ASD Il, Trikuspidalinsuffizienz

- ASDII

- Fehlbildung einer groRen Vene

- VSD

Abb. 19: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Links-
herzhypoplasie-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Linksherzhypoplasie-Syndrom pro 1.857 Gebur-
ten beobachtet.
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10.13 Aortenisthmusstenose (Q25.1)

Eine hdmodynamisch relevante Aortenisthmusstenose
wurde 2019 bei sieben Kindern registriert. Die daraus
resultierende Jahrespravalenz von 4,2 pro 10.000 Ge-
burten befindet sich in diesem Jahr deutlich unter dem
Konfidenzintervall der Basispravalenz Sachsen-Anhalts
(2007-2018: 6,0 pro 10.000 Geburten). Ein Minimum er-
gab sich im Berichtszeitraum im Jahr 2015 mit 2,3 pro
10.000 Geburten.

Der von EUROCAT europaweit ermittelte Toleranzbe-
reich der Pravalenz der Jahre 2007-2018 (3,9 pro 10.000
Geburten) liegt weit unter dem Konfidenzintervall der
Basisprdvalenz aus Sachsen-Anhalt. Die diesjdhrige Jah-
respravalenz Sachsen-Anhalts befindet sich dazwischen
und somit Uber der oberen Konfidenzgrenze der europa-
ischen Pravalenz.

zusatzliche Angaben:

Bei der vorgeburtlichen Sonografie ist eine Aortenisth-
musstenose schwer zu entdecken. Dennoch war sie bei
vier Kindern schon vorgeburtlich bekannt. Nur ein Kind
hatte eine isolierte Aortenisthmusstenose. 5-mal trat die
Aortenisthmusstenose vergesellschaftet mit anderen
Herzfehlbildungen und einmal in Kombination mit mul-
tiplen Fehlbildungen am Herzen und an anderen Organ-
systemen auf.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- VSD, ASD I, Mitralklappeninsuffizienz, bikuspide Aor-
tenklappe, Aortenklappenstenose, Hypoplasie der
Aorta, Himangiom der Leber, Milzfehlbildung, kapil-
lares Himangiom, Trikuspidalinsuffizienz 1. Grades,
Macroglossie

- 2xVSD,ASDII

- Aortenklappenstenose, VSD

- Hypoplasie der Aorta, PFO bei Reifgeborenem

- Stenose der Arteria pulmonalis, retardierte Huftreife

rechts

Abb. 20: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Aortenisthmusstenose in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Aortenisthmusstenose pro 2.388 Geburten beob-
achtet.
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10.14 Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (Q36./Q37.)

Pravalenz Vergleich zur
Anzahl /10.000 Geburten  Basispravalenz
25 14,95 A

Basispravalenz Konfidenzintervall
/10.000 Geburten (KI 95%)

13,13 11,62-14,78

Basispravalenz Konfidenzintervall
/10.000 Geburten (K1 95%)

8,75 8,56 - 8,95

Die Indikatorfehlbildung Lippen- und Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte kommt in unterschiedlichen Auspragungen
vor. Vier Varianten werden beschrieben: Die haufigste,
die Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, wurde 2019 19-mal
gesehen, die Oberlippenspalte 4-mal und die Lippen-Kie-
fer-Spalte zweimal. Eine Lippen-Gaumen-Spalte wurde
2019 nicht beobachtet.

Zum Geburtsjahr 2019 wurden dem Fehlbildungsmoni-
toring insgesamt 25 Kinder/Feten mit einer Lippen- und
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte gemeldet. Daraus errechnet
sich fur Sachsen-Anhalt eine Pravalenz von 15,0 pro
10.000 Geburten, diese liegt etwas lber der oberen Kon-
fidenzgrenze der Basispravalenz (2007-2018: 13,1 pro
10.000 Geburten).

Verglichen mit der Prdavalenz der EUROCAT-Register
(2007-2018: 8,7 pro 10.000 Geburten) ist die sach-
sen-anhaltische Basispravalenz wie in den Vorjahren, als
auch die aktuelle Jahrespradvalenz (2019), als sehr hoch
einzuschatzen. Die Basispravalenz von Sachsen-Anhalt
findet sich regelméaRig im oberen Drittel der Pravalen-
zwerte der europaischen Register. Der diesjahrige Wert
liegt noch tGber dem Maximalwert der europaischen Pra-
valenzen (2007-2018: 13,9 pro 10.000 Geburten) aus
dem Register Pleven (Bulgaria).

zusatzliche Angaben:

18 x Lebendgeburt
1 x Lebendgeburt
nach 7 Lebenstagen verstorben
1 x Spontanabort
5 x induzierter Abort

12 x mannlich
13 x weiblich

10 x MCA
15 x isoliert

Bei drei der induzierten Aborte trat die Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte im Rahmen einer Trisomie auf. Auch die
beiden anderen Feten, bei denen die Schwangerschaft
vorzeitig beendet wurde, waren neben der Lippen-Kie-

fer-Gaumenspalte von weiteren schweren Fehlbildungen
an anderen Organsystemen betroffen.

Wie erwartet, pragte sich auch zum Geburtsjahrgang
2019 die Spaltbildung vorwiegend wieder einseitig aus
(16 x, davon: 8 x links, 6 x rechts, 2 x einseitig 0.A.). Von
den einseitigen Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspal-
ten kommt tiblicherweise die linksseitige wesentlich hau-
figer als die rechtsseitige vor. Im Zeitraum 2007 bis 2018
wurden mehr als doppelt so viele linksseitige (114) wie
rechtsseitige (47) beobachtet. 5-mal pragten sich 2019
beidseitige Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalten
aus. 4-mal wurde keine Angabe zur Seitigkeit Gbermittelt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Patau-Syndrom mit: Holoprosencephalie, Omphaloce-
le, Fehlbildung des Herzens

- Patau-Syndrom mit: Hydrocephalus internus bei Dan-
dy-Walker-Syndrom, Brachycephalie

- Patau-Syndrom mit: Fehlbildung des Herzens

- Edwards-Syndrom mit: Fallot-Tetralogie, Plexuszyste

- Potter-Sequenz, breite Nasenwurzel, tiefsitzende Oh-
ren, Potter-Facies

- CHARGE-Assoziation mit: Immundefekt, bds. Anotie,
GefaRring durch die anomale rechte subclaviculare
Arterie, ASD Il, bds. Kolobom der Papille, bds. Schal-
lempfindungsstérung, Tracheomalazie, Athyreose,
nicht hamodynamisch wirksamem PDA bei Reifgebo-
renem, lateral ansteigenden Lidachsen, Plexuszyste

- bds. Microphthalmie mit assoziierten Fehlbildungen:
Hydrocephalus internus, Kleinhirnhypoplasie

- ASD I, DUP I. Grades rechts

- Mitralklappeninsuffizienz

- PFO und nicht hamodynamisch wirksamer PDA bei
Reifgeborenem, bds. retardierte Hiftreife

18,0

Préavalenz/10.000 Geburten

2007 [ 2008 [ 2009 [ 2010 [ 2011 [ 2012 [ 2013 [ 2014 [ 2015 [ 2016 [ 2017 [ 2018 [ 2019 |
P 155 (10,7 | 87 [ 150 [ 11,2[ 14,7 [ 148 93 [ 16,6 | 143 [ 12,8 [ 13,7 | 15,0
BP[ 13,1 | 13,0 [ 13,1 [ 13,1 [ 13,01 [ 13,1 [ 13,0 [ 13,1 [ 13,1 [ 13,1 [ 13,1 [ 13,1 [ 13,1

Abb. 21: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte in Sachsen-
Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte pro 669
Geburten beobachtet.
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10.15 Gaumenspalte (Q35.1/Q35.3/Q35.5/Q35.9)

Im Geburtsjahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt 10-mal
eine Gaumenspalte festgestellt. Die daraus bestimmte
Pravalenz (2019: 6,0 pro 10.000 Geburten) liegt im un-
teren Normbereich der Basispravalenz Sachsen-Anhalts
(2007-2018: 7,0 pro 10.000 Geburten).

Verglichen mit der Durchschnittspravalenz von EUROCAT
(2007-2018: 5,9 pro 10.000 Geburten) zeigt sich die Jah-
resprdvalenz von 2019 im oberen Normbereich der eu-
ropaweiten Werte. Der Wert der Basispravalenz von Sach-
sen-Anhalt ist hoher als der von EUROCAT angegebene
Pravalenzwert. Dabei (iberlappen sich die Konfidenz-
intervalle etwas.

zusatzliche Angaben:

Bei einer Schwangerschaft, die in der 16. SSW spontan en-
dete, kam die Gaumenspalte als Symptom einer Chromo-
somenaberration vor. Bei drei Kindern mit Gaumenspalte
war das Horvermogen stark beeintrachtigt. Zwei weitere
Kinder mit der Indikatorfehlbildung Gaumenspalte waren
daneben noch von Fehlbildungen an anderen Organsys-
temen betroffen.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Triploidie mit: bds. Lungenhypoplasie, tiefsitzenden
Ohren, mandibularer Retrognathie

- Dysplasia spondyloepiphysaria mit: tiefsitzenden
Ohren, Hypertelorismus, Vier-Finger-Furchen, Sanda-
lenliicken, kraniofacialer Dysmorphie, eingesunkener
Nasenwurzel

- einzelne cerebrale Zyste links, PFO bei Reifgebore-
nem, mandibuldre Retro- und Micrognathie

- 2 x bds. Schallempfindungsstérung (1 x Uvulaspalte)

- Schallleitungsstoérung links

Abb. 22: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Gaumenspalte in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Gaumenspalte pro 1.672 Geburten beobachtet.
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10.16 Choanalatresie (Q30.0)

Die Indikatorfehlbildung Choanalatresie gehort zu den
sehr selten auftretenden Fehlbildungen. In den Jahren
2007-2018 wurden in Sachsen-Anhalt insgesamt 21 Falle
registriert. Daraus ergibt sich eine Basispravalenz von 1,0
pro 10.000 Geburten (2007-2018). 2019 wurde die Cho-
analatresie zweimal beobachtet, in manchen Jahren tritt
sie gar nicht auf. Die diesjahrige Pravalenz von 1,2 pro
10.000 Geburten befindet sich im Vertrauensintervall
der Basispravalenz Sachsen-Anhalts. Die geringen An-
zahlen filhren zu starken Schwankungen der jahrlichen
Pravalenzwerte.

Das Konfidenzintervall der Basispravalenz von Sach-
sen-Anhalt stimmt mit den von EUROCAT angegebenen
Intervallgrenzen tiberein. Es ist jedoch aufgrund kleinerer
Anzahlen breiter und tiberdeckt das Intervall der Gesamt-
pravalenz der europdischen Register. Der Pravalenzwert
Sachsen-Anhalts von 2019 liegt nur wenig tiber der euro-
pdischen Gesamtpravalenz.

zusatzliche Angaben:

Ein Kind mit einer Choanalatresie als Bestandteil einer
CHARGE-Assoziation verstarb im zweiten Lebensjahr.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Immundefekt, bds. Anotie, Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalte rechts, GefaRring durch die anomale rechte
subclaviculdre Arterie, ASD Il, bds. Kolobom der Papil-
le, bds. Schallempfindungsstoérung, Tracheomalazie,
Athyreose, nicht hiamodynamisch wirksamem PDA
bei Reifgeborenem, lateral ansteigenden Lidachsen,
Plexuszyste

Abb. 23: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Choanalatresie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Choanalatresie pro 8.359 Geburten beobachtet.

42



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2019

10.17 Oesophagusatresie/-stenose/-fistel (Q39.0-Q39.4)

Mit drei Kindern und einer daraus resultierenden Prava-
lenz von 1,8 pro 10.000 Geburten, wurde die Indika-
torfehlbildung Oesophagusatresie/-stenose/-fistel, nach
zwei Jahren Uber dem zu erwartenden Pravalenzwert, im
Jahr 2019 wieder seltener gesehen. Die diesjdhrige Prava-
lenz befindet sich wesentlich unterhalb der unteren Kon-
fidenzgrenze der Basispravalenz (2007-2018: 2,9 pro
10.000 Geburten). Im Berichtszeitraum wurde im Jahr
2014 (0,6 pro 10.000 Geburten) ein Minimum beobach-
tet, dass 2019 nicht unterschritten wurde.

Die Basispravalenz Sachsen-Anhalts deckt sich mit der
Pravalenz der EUROCAT-Register (2007-2018: 2,6 pro
10.000 Geburten). Dabei ist das Vertrauensintervall der
Basispravalenz Sachsen-Anhalts wegen der kleineren
Zahlen breiter als das Intervall der europdischen Ge-
samtpravalenz. Die Jahrespravalenz Sachsen-Anhalts von
2019 ist auch niedriger als das europdische Mittel.

zusatzliche Angaben:

Zwei Kinder waren von einer Atresie der Speiserohre mit
Fistel zwischen der Luftrohre und der unteren Speiser-
ohrentasche (Typ Vogt Il b) und ein Kind war von einer
Oesophagusatresie ohne Fistel (Typ Vogt I) betroffen. Bei
allen drei Kindern war wahrend der Schwangerschaft ein
Polyhydramnion auffdllig. Eine Oesophagusatresie wurde
bereits pranatal diagnostiziert. Sie offenbarte sich post-
natal als Bestandteil einer VACTERL-Assoziation.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- VATCERL-Assoziation mit: totaler, supradiaphragma-
ler Fehleinmiindung der Lungenvenen, Spaltwirbel
mit Skoliose

Abb. 24: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Oesophagusatresie/-stenose/-fistel pro 5.572
Geburten beobachtet.
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10.18 Diinndarmatresie/-stenose (Q41.1/Q412/Q41.8/Q41.9)

Mit einer Basispravalenz von 1,8 pro 10.000 Geburten
zahlt die Indikatorfehlbildung Diinndarmatresie/-stenose
zu den selteneren Fehlbildungen, wobei sich die Anzah-
len im Berichtszeitraum in Sachsen-Anhalt zwischen dem
Minimum null (2014) und dem Maximum sieben (2012)
bewegen. Im Jahr 2019 betragt die aktuelle Pravalenz
1,8 pro 10.000 Geburten und gleicht der Basispravalenz.

Gemessen an der von EUROCAT ermittelten europai-
schen Pravalenz (2007-2018: 1,0 pro 10.000 Geburten)
ist sowohl die Basispravalenz als auch die Jahresprava-
lenz von Sachsen-Anhalt als hoch zu bewerten. Der Maxi-
malwert der europdischen Register von Pleven (Bulgaria)
von 2,0 pro 10.000 Geburten wird jedoch nicht erreicht.

zusatzliche Angaben:

Bei den drei Kindern wurde jeweils eine Stenose eines
Teils des Diinndarms diagnostiziert, einmal des Jejun-
ums und einmal des lleums, einmal war die genaue Loka-
lisation nicht angegeben.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Linksherzhypoplasie, Stenose der Arteria pulmonalis
bei Reifgeborenem

Abb. 25: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Diinn-
darmatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Diinndarmatresie/-stenose pro 5.572 Geburten
beobachtet.
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10.19 Rectum- und Analatresie/-stenose (Q42.0-Q42.3)

Fur 2019 ergibt sich fir die Indikatorfehlbildung Rec-
tum- und Analatresie/-stenose zum vierten Mal in Folge
eine Jahrespravalenz (2019: 3,0 pro 10.000 Gebur-
ten) deutlich unter der fur Sachsen-Anhalt ermittelten
Basisprdvalenz (2007-2018: 4,7 pro 10.000 Geburten).
Da allein im Zeitraum 2007 bis 2010 die Fehlbildung viel
haufiger gesehen wurde als in allen Jahren seit Beginn
der Fehlbildungserfassung im Jahr 1980 und die Jahres-
pravalenz seit 2011 im oder unter dem Konfidenzinter-
vall der Basispravalenz liegt, zeichnet sich fir die Rec-
tum- und Analatresie/-stenose insgesamt ein signifikant
absteigender Trend mit einer prozentualen Veranderung
von -21,24 % (K1 -26,63 % bis -10,89 %) ab (Kapitel 10.38).
Dieser hat seine Ursache in dem Peak von 2007-2009 mit
dem Extremwert 8,4 pro 10.000 Geburten im Jahr 2008.

Auch gegeniiber der von EUROCAT belegten Gesamt-
pravalenz der europdischen Register (2007-2018: 3,4
pro 10.000 Geburten) befindet sich der aktuelle Jahres-
pravalenzwert Sachsen-Anhalts darunter, im Gegensatz
dazu ist das Konfidenzintervall der Basispravalenz weit
oberhalb der Gesamtpravalenz der europdischen Regis-
ter (2007-2018) angesiedelt.

zusatzliche Angaben:

Rectum- und Analatresie/-stenosen werden haufig erst
nachgeburtlich diagnostiziert, da sie bei den vorgeburt-
lichen Sonografie-Untersuchungen schwer zu identifizie-
ren sind. Eine Schwangerschaft wurde bei Fehlbildungen
am Herzen und am ZNS terminiert.

Zum Geburtsjahr 2019 wurde zweimal eine Analatresie
mit Fistel, einmal ohne Fistel und zweimal eine Rectuma-
tresie mit Fistel postnatal festgestellt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Edwards-Syndrom mit: AVSD, Skelettfehlbildung, bds.
Horverlust, Plexuszyste

- Caudales Regressionssyndrom mit: fehlgebildetem
Os sacrum, Halbwirbel, DUP Il. Grades rechts

- Linksherzhypoplasie, Hufeisenniere

Abb. 26: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Rectum- und Analatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/
Fet mit Rectum- und Analatresie/-stenose pro 3.343
Geburten beobachtet.
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10.20 Hypospadie (Q54.0-Q54.3/Q54.8/Q54.9)

zusatzliche Angaben:

Von den 37 Indikatorfehlbildungen ist die Hypospadie
die, die normalerweise am haufigsten beobachtet wird.
2019 wurde sie bei jedoch nur 26 Knaben gesehen. Die
daraus berechnete Pravalenz von 15,6 pro 10.000 Ge-
burten (30,3 pro 10.000 Knaben) unterschreitet stark
die Basispravalenz (2007-2018: 22,8 pro 10.000 Ge-
burten, 44,5 pro 10.000 Knaben). Die Hypospadie ist in
Sachsen-Anhalt fiir die Jahre 2007-2018 mit einer Haufig-
keit von 7,0 pro 10.000 Geburten registriert worden. Die
Varianten Hypospadia glandis und Hypospadia coronaria
werden zum Teil erst im Verlauf des ersten Lebensjahres
festgestellt.

Die Basisprdvalenz Sachsen-Anhalts zeigt sich weit iber
der von EUROCAT bestimmten europdischen Pravalenz
von 17,7 pro 10.000 Geburten, erreicht aber bei Wei-
tem nicht den Maximalwert der EUROCAT-Register von
Zagreb (Croatia) mit einem Wert von 30,5 pro 10.000
Geburten. Die aktuelle Pravalenz von 2019 ist noch un-
ter dem Normbereich der Gesamtpravalenz der europa-
ischen Register zu finden.

Alle betroffenen Jungen wurden 2019 lebend geboren.
Nur ein Kind hatte neben der Hypospadie noch weitere
Fehlbildungen an mehreren Organsystemen, 25-mal trat
die Hypospadie isoliert auf.

Im Jahr 2019 wurden 21 glanduldre Hypospadien, eine
Hypospadia coronaria, drei penile und eine perineale Hy-
pospadie angegeben.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Corpus callosum Hypoplasie, solitire Nierenzyste
rechts, ASD Il, Strabismus

Abb. 27: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Hypospadie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Hypospadie pro 643 Geburten (330 Knaben) be-
obachtet.
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10.21 Epispadie (Q64.0)

Die Epispadie ist eine seltene Indikatorfehlbildung. Mit
einer Basispravalenz von 0,3 pro 10.000 Geburten tritt
sie in Sachsen-Anhalt nur in manchen Jahren ein- oder
maximal zweimal auf. In neun der 13 Jahre des Berichts-
zeitraumes, so auch im Jahr 2019, wurden keine Falle re-
gistriert. Nur auf die lebend und tot geborenen Knaben
berechnet, betragt die Basispravalenz fiir die Epispadie
0,60 pro 10.000 Knaben.

Europaweite Vergleichswerte fiir die Pravalenz werden
fur die Epispadie von EUROCAT nicht bereitgestellt.

Abb. 28: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Epispadie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt kein Kind/Fet
mit Epispadie beobachtet.
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10.22 Indifferentes Geschlecht (Q56.)

Die Indikatorfehlbildung Indifferentes Geschlecht gehort
mit einer Basispravalenz von 0,7 pro 10.000 Geburten
(2007-2018) in Sachsen-Anhalt zu den seltenen Fehlbil-
dungen. Im Durchschnitt werden in Sachsen-Anhalt pro
Jahr ein oder zwei Falle gezahlt. In manchen Jahren wird
die Fehlbildung, so auch 2019, gar nicht diagnostiziert.

EUROCAT gibt fiir das Indifferente Geschlecht eine Ge-
samtpravalenz von 0,6 pro 10.000 Geburten (2007-
2018) an. Das Pravalenzintervall der Basispravalenz von
Sachsen-Anhalt ist breiter und tberspannt aufgrund der
kleineren Zahlen das der europdischen Fehlbildungsre-
gister, doch der Wert der Pravalenzen ist dhnlich hoch.

Abb. 29: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei indif-
ferentem Geschlecht in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt kein Kind/Fet
mit indifferentem Geschlecht beobachtet.
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10.23 Potter-Sequenz (Q60.6)

Zum Geburtsjahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt nur bei
zwei Feten eine Potter-Sequenz festgestellt. Bei infauster
Prognose wurde die Schwangerschaft jeweils zwei Wo-
chen nach Diagnosestellung vorzeitig beendet. Die fiir
das aktuelle Geburtsjahr ermittelte Pravalenz von 1,2
pro 10.000 Geburten ist als sehr gering einzuschatzen.
Das Minimum (2007: 0,6 pro 10.000 Geburten) wird im
Jahr 2019 jedoch nicht unterschritten. Die aktuelle Jah-
respravalenz liegt weit unter dem Konfidenzintervall der
Basispravalenz (2,8 pro 10.000 Geburten). In den Jahren
2013 bis 2018 ergaben sich stets Jahrespravalenzen tiber
oder im Bereich der Basispravalenz. Der ansteigende
Trend, der sich bei der Trendanalyse zum letzten Bericht
abzeichnete, setzte sich 2019 nicht fort. Die Entwicklung
bleibt zu beobachten.

Die diesjahrige Pravalenz zeigt sich im unteren Bereich
der europaweiten Gesamtpravalenz von EUROCAT. Das
Vertrauensintervall der Basispravalenz von Sachsen-
Anhalt liegt oberhalb des Intervalls der europdischen
Register (2007-2018: 1,3 pro 10.000 Geburten).

zusatzliche Angaben:

Ein Fet, bei dem auch schon ein Geschwisterkind von
einer Potter-Sequenz betroffen war, hatte einseitig eine
Nierenagenesie und die andere Niere war hypoplastisch
und funktionslos. Der zweite Fet wies bilateral funktions-
lose polyzystische Nieren auf. Eine beidseitige Nierenage-
nesie wurde in diesem Jahr nicht gefunden.

Zu beiden Feten mit Potter-Sequenz wurden dem Fehlbil-
dungsmonitoring keine Informationen zur Medikamente-
neinnahmen der Miitter Gbermittelt.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- bds. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, breite Nasenwur-
zel, tiefsitzende Ohren, Potter-Facies

Abb. 30: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Potter-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Potter-Sequenz pro 8.359 Geburten beobachtet.
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10.24 Nierenagenesie, einseitig (Q60.0/Q60.2)

Zum Geburtsjahr 2019 wurden in Sachsen-Anhalt elf
Kinder/Feten mit einer einseitigen Nierenagenesie regist-
riert. Die daraus berechnete Pravalenz fur 2019 (6,6 pro
10.000 Geburten) befindet sich im mittleren Bereich des
Konfidenzintervalls der Basispravalenz (2007-2018: 6,0
pro 10.000 Geburten). Im Berichtszeitraum bewegte sich
die Pravalenz der einseitigen Nierenagenesie zwischen ei-
nem Minimum von 2,2 pro 10.000 Geburten (2016) und
einem Maximum von 9,6 pro 10.000 Geburten (2008).

EUROCAT gibt fiir die unilaterale Nierenagenesie keine
Pravalenz an.

zusatzliche Angaben:

Die linke Niere fehlte bei den Kindern/Feten mit einsei-
tiger Nierenagenesie (2007-2018: links 53,2 %) wie ge-
wohnlich haufiger (7 x), als die rechte Niere (3 x). Ein-
mal war die Seitigkeit nicht angegeben. Von den zehn
Lebendgeborenen hatten acht neben der einseitigen
Nierenagenesie keine weiteren Fehlbildungen. Ein Kind,
bei dem die einseitige Nierenagenesie im Rahmen eines
Caudalen Regressionssyndroms auftrat, verstarb am ers-
ten Lebenstag. Bei einem Fet wurde die Schwangerschaft
bei Fehlbildungen an Nieren und am ZNS in der 20. SSW
vorzeitig beendet.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Caudales Regressionssyndrom mit: Spina bifida mit
Hydrocephalie, Fallot-Tetralogie, einseitiger multizys-
tisch dysplastischer

- Arnold-Chiari-Syndrom mit: lumbosacraler Spina bifi-
da, Doppelanlage der Niere links

- DUP II. Grades links

Abb. 31: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei ein-
seitiger Nierenagenesie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit einseitiger Nierenagenesie pro 1.520 Geburten
beobachtet.
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10.25 Zystennieren (Q61.1-Q61.9)

Zur Indikatorfehlbildung Zystennieren sind verschiedene
Formen zystischer Nieren, exklusive der isolierten Zys-
ten, zusammengefasst (Kapitel 10.0). Mit einer Prava-
lenz von 4,8 pro 10.000 Geburten und acht betroffenen
Kindern wurde sie 2019 seltener als Ublich beobachtet.
Die Basispravalenz (2007-2018: 7,3 pro 10.000 Gebur-
ten) liegt Uber der Jahrespravalenz, wobei sich die Prava-
lenzen der einzelnen Jahre im Berichtszeitraum zwischen
dem Minimum (2008) von 3,9 pro 10.000 Geburten und
dem Maximum (2010) von 11,5 pro 10.000 Geburten
zeigen.

Europdische Vergleichswerte fiir die Pravalenz der Zysten-
nieren sind von EUROCAT nicht verfligbar.

zusatzliche Angaben:

Zwei Kinder hatten 2019 eine beidseitige zystische Nie-
rendegeneration. Einem Kind mit einer einseitigen zys-
tischen Niere fehlte die andere Niere. Es war von einem
Caudalen Regressionssyndrom betroffen und wies noch
weitere schwerwiegende Fehlbildungen am ZNS und am
Herzen auf. Bei sechs Kindern lag ein einseitiger Befund
vor, dreimal davon links und zweimal rechts. Einmal war
die Seite nicht beschrieben.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Caudales Regressionssyndrom mit: Spina bifida mit
Hydrocephalie, Fallot-Tetralogie, einseitiger Nieren-
agenesie

- DUPIII. Grades und Ureterabgangsstenose links

Abb. 32: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Zystennieren in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Zystennieren pro 2.090 Geburten beobachtet.
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10.26 Ekstrophie der Harnblase (Q64.1)

Die Indikatorfehlbildung Ekstrophie der Harnblase ist
sehr selten. Sie wird nur vereinzelt verzeichnet. In den
Jahren des Berichtszeitraumes (2007-2018) wurde sie
insgesamt nur bei sechs Kindern und einem induzierten
Abort diagnostiziert. In sieben Jahren des Berichtszeit-
raumes und auch im Jahr 2019, wurde in Sachsen-Anhalt
keine Harnblasenekstrophie registriert. Die Basisprava-
lenz Harnblasenekstrophie ist daher sehr gering und be-
tragt nur 0,3 pro 10.000 Geburten.

EUROCAT gibt zur Ekstrophie der Harnblase keine Werte
an.

Abb. 33: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Ekstrophie der Harnblase in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt kein Kind/Fet
mit Ekstrophie der Harnblase beobachtet.
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10.27 Praaxiale Polydactylie (Q69.1/Q69.2)

zusatzliche Angaben:

Nach einem Maximalwert der Jahrespravalenz von 8,0
pro 10.000 Geburten im Jahr 2007 zeigt sich die Indi-
katorfehlbildung prdaxiale Polydactylie in Sachsen-An-
halt seit dem Jahr 2011 immer im unteren Bereich der
Basisprdvalenz (2007-2018: 3,7 pro 10.000 Geburten)
oder darunter. Auch 2019 findet sich die Jahresprava-
lenz (1,8 pro 10.000 Geburten) weit unterhalb der unte-
ren Grenze des Vertrauensintervalls der Basispravalenz.
Die Trendberechnung tiber den Zeitraum von 2006-2019
(Kapitel 10.38) ergibt folgerichtig fir die praaxiale Poly-
dactylie einen signifikant abfallenden Trend mit einer
prozentualen Verdanderung von -21,24 % (Kl -26,63 % bis
-10,89 %).

Von allen Polydactylien (2007-2018: 12,4 pro 10.000 Ge-
burten) betreffen etwa ein Drittel der Falle Daumen oder
GroRzehen, etwa zwei Drittel sind postaxial. Im Gegensatz
zu den praaxialen Polydactylien zeigt sich bei den posta-
xialen Polydactylien kein Trend. Im Jahr 2019 lag die Pra-
valenz fiir alle Polydactylien (10,8 pro 10.000 Geburten)
nur geringfligig unter dem Normbereich (Kapitel 9).

EUROCAT stellt fiir die Pravalenz der praaxialen Polydac-
tylie keine Daten zur Verfligung.

Alle drei Kinder wiesen 2019 einen akzessorischen Dau-
men auf, einmal rechts und zweimal links. Bei einem
Kind war fiir die praaxiale Polydactylie und weitere Fehl-
bildungen am Skelettsystem und am Harntraktsystem
eine Chromosomenaberration ursachlich.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- mannliche Gonosomenanomalie mit: KlumpfuR links,
bds. DUP lll. Grades, prominenter Stirn

Abb. 34: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei pra-
axialer Polydactylie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit praaxialer Polydactylie pro 5.572 Geburten beob-
achtet.
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10.28 Reduktionsfehlbildungen, insgesamt - obere und
untere Extremitaten (Q71./Q72./Q73.)

Zum Geburtsjahr 2019 wurden in Sachsen-Anhalt nur
bei acht Kinder/Feten eine Reduktionsfehlbildung der
Extremitaten gesehen. Daraus errechnet sich eine Jah-
respravalenz von 4,8 pro 10.000 Geburten, die den
Normbereich der Basispravalenz (2007-2018: 8,6 pro
10.000 Geburten) deutlich unterschreitet und fiir den
Berichtszeitraum aktuell das Minimum darstellt. Letzt-
malig zeigte sich die Pravalenz 2006 ahnlich niedrig (4,7
pro 10.000 Geburten). Das Maximum ergab sich im Jahr
2012 mit 14,2 pro 10.000 Geburten.

Das Vertrauensintervall der Gesamtpravalenz der euro-
pdischen Fehlbildungsregister (2007-2018) ist schmaler
und zeigt sich unter dem der Basispravalenz Sachsen-An-
halts. Die sachsen-anhaltische Pravalenz fir das Jahr
2019 ist auch, verglichen mit der europaweiten Gesamt-
pravalenz, niedrig.

zusatzliche Angaben:

In der Indikatorfehlbildung Reduktionsfehlbildungen der
Extremitaten sind Fehlbildungen zusammengefasst, die
zwar ein dhnliches Erscheinungsbild, doch unterschiedli-
che Ursachen haben oder deren Atiologie noch nicht be-
kannt ist. In fast allen Fallen (7 x) waren die oberen Extre-
mitaten betroffen, nur einmal zeigte sich eine Peromelie
am linken Bein. Das Verhaltnis der Seitigkeit ist ausgegli-
chen, die Fehlbildungen traten je dreimal nur rechts bzw.
links und zweimal beidseitig auf.

Die Peromelie wurde in der 12. SSW bei der vorgeburtli-
chen Sonografie entdeckt und die Schwangerschaft ter-
miniert.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- GefaRring durch die anomale rechte subclaviculdre
Arterie, Malrotation des Darmes, bds. KlumpfiiRe,
Subluxation der Hiiftgelenke, tiefsitzende Ohren und
lateral ansteigende Lidachsen, Gesichtsasymmetrie,
kraniofaciale Dysmorphie

Abb. 35: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Reduktionsfehlbildungen insgesamt in Sachsen-Anhalt
seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Reduktionsfehlbildungen insgesamt pro 2.090
Geburten beobachtet.
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10.29 Zwerchfellhernie (Q79.0/Q79.1)

Nach einem sehr hohen Pravalenzwert im Vorjahr, dem
Maximum im Berichtszeitraum (2018: 4,6 pro 10.000
Geburten), ergibt sich in diesem Jahr, mit drei Kindern/
Feten die an einer Zwerchfellhernie litten, wieder eine
niedrige Pravalenz von 1,8 pro 10.000 Geburten. Diese
liegt etwas unter dem Bereich der Basispravalenz Sach-
sen-Anhalts (2019: 2,6 pro 10.000 Geburten).

Im Vergleich mit der gesamteuropdischen Pravalenz
(2,9 pro 10.000 Geburten) liegt die Basispravalenz Sach-
sen-Anhalts auf dhnlichem Niveau, jedoch aufgrund der
viel kleineren Zahlen mit groRerem Zufallsbereich. Auch
die europdische Pravalenz wird 2019 von der sachsen-
anhaltischen Jahrespravalenz nicht erreicht.

zusatzliche Angaben:

Ein Kind wies eine rechtsseitige Zwerchfellhernie auf.
Zwerchfellhernien entstehen zwischen der 8. und 10.
SSW. Bei zwei Feten wurde die Zwerchfellhernie (1 x beid-
seitig, 1 x ohne Angabe der Auspragung) und multiple
Fehlbildungen in der 18. bzw. 20. SSW festgestellt. Beide
Schwangerschaften vorzeitig abgebrochen.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Omphalocele, VSD, ASD II, Hypothyreose, Malrotati-
on des Kolons, Hernia inguinalis bei Frilhgeborenem
rechts, Sacralgriibchen

- bds. Anopthalmie, Synechie der Augenlider und Lun-
genhypoplasie, Fehlbildung des Herzens

- Fehlbildung des Herzens, bds. Zehen- und FuRfehl-
stellung

Abb. 36: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Zwerchfellhernie in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Zwerchfellhernie pro 5.572 Geburten beobachtet.
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10.30 Omphalocele (Q79.2)

Der ansteigende Trend der Haufigkeit der Indikatorfehl-
bildung Omphalocele, der zum Bericht 2018 aufgefal-
len war, wurde in diesem Jahr gestoppt. 2019 wurde in
Sachsen-Anhalt nur dreimal eine Omphalocele gesichtet.
Die daraus resultierende Jahrespravalenz von 1,8 pro
10.000 Geburten ist deutlich unter der unteren Konfi-
denzgrenze der Basispravalenz von 3,5 pro 10.000 Ge-
burten angesiedelt.

Die Basisprdvalenz von Sachsen-Anhalt gleicht der von
EUROCAT angegebenen europdische Basispravalenz
(2007-2018: 3,5 pro 10.000 Geburten), Gberdeckt aber
aufgrund der kleineren einbezogenen Population das
schmalere Konfidenzintervall der europdischen Prava-
lenz. Diese wird 2019 ebenfalls von der Jahrespravalenz
unterschritten.

zusatzliche Angaben:

Wenn sich der physiologische Nabelbruch bis ca. zur 10.
SSW nicht zuriickbildet, entsteht eine Omphalocele. Bei
einem Fet mit Patau-Syndrom und einem mit OEIS-Kom-
plex wurde pranatal eine Omphalocele und weitere
schwerwiegende Fehlbildungen entdeckt. Beide Schwan-
gerschaften endeten spontan in der 20. bzw. 12. SSW.
Auch bei den beiden lebend geborenen Kindern war die
Omphalocele und ein Ventrikelseptumdefekt in der 12.
bzw. 16. SSW beim vorgeburtlichen Ultraschall gesehen
worden. Ein extrem Friihgeborenes verstarb am ersten
Lebenstag. Das andere Kind wurde in der 34. SSW gebo-
ren und mit drei Monaten operiert.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Patau-Syndrom mit: Holoprosencephalie, bds. Lip-
pen-Kiefer-Gaumenspalte, Fehlbildung des Herzens

- Zwerchfellhernie rechts, VSD, ASD II, Hypothyreose,
Malrotation des Kolons, Hernia inguinalis bei Friihge-
borenem rechts, Sacralgriibchen

- VSD

Abb. 37: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Omphalocele in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Omphalocele pro 5.572 Geburten beobachtet.
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10.31 Gastroschisis (Q79.3)

Eine Gastroschisis fiel in Sachsen-Anhalt zum Geburts-
jahr 2019 bei nur drei Kindern auf. Die daraus bestimmte
Pravalenz von 1,8 pro 10.000 Geburten ist fiir diesen
Bauchwanddefekt die niedrigste im Berichtszeitraum.
Letztmalig war die Jahrespravalenz im Jahr 2000 ahnlich
niedrig (1,6 pro 10.000 Geburten). Die Basispravalenz
(2007-2018: 3,7 pro 10.000 Geburten) liegt wesentlich
Uber der diesjahrigen Pravalenz.

Die Konfidenzintervalle der Gesamtpravalenz der euro-
pdischen Fehlbildungsregister (2,8 pro 10.000 Geburten)
und der Basispravalenz Sachsen-Anhalts tiberdecken sich
nicht. Sachsen-Anhalt weist eine hohere Pravalenz auf, die
im oberen Drittel der Pravalenzen aller EUROCAT-Zentren
einzuordnen ist. Mit der europaischen Gesamtpravalenz
verglichen, zeigt sich die Jahrespravalenz Sachsen-An-
halts fiir 2019 darunter.

zusatzliche Angaben:

Bei allen drei lebend geborenen Kindern wurde die Gast-
roschisis pranatal zwischen der 11. und 16. SSW ent-
deckt und die Kinder per Sectio caesarea in der 33. oder
34. SSW entbunden. Gleich am ersten Lebenstag erfolgte
jeweils die erste Operation.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- Malrotation des Darmes, erhaltener Urachus, Dickdar-
matresie, Hernia inguinalis links bei Friihgeborenem

Abb. 38: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Gastroschisis in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Gastroschisis pro 5.572 Geburten beobachtet.
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10.32 Prune-belly-Sequenz (Q79.4)

Eine der seltensten Indikatorfehlbildungen ist die Pru-
ne-belly-Sequenz. Es gibt immer wieder Jahre, so auch
2019, in denen diese Fehlbildung in Sachsen-Anhalt gar
nicht auftaucht. Im Berichtszeitraum wurde sie, bis auf
den AusreiRer im Jahr 2011 (5 x), nie haufiger als zwei-
mal pro Jahr gesehen. Die Basispravalenz (2007-2018)
betragt 0,8 pro 10.000 Geburten.

EUROCAT stellt keine europdische Gesamtpravalenz zum
Vergleich bereit.

Abb. 39: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Prune-belly-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt kein Kind/Fet
mit Prune-belly-Sequenz beobachtet.
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10.33 Down-Syndrom - Trisomie 21 (Q90.)

Mit 27 Kinder/Feten und einer daraus ermittelten Prava-
lenz von 16,2 pro 10.000 Geburten trat das Down-Syn-
drom in Sachsen-Anhalt im Jahr 2019 seltener auf. Im
vergangen Jahr waren sehr viel mehr Falle beobachtet
worden (2018: 25,1 pro 10.000 Geburten). Die Basispra-
valenz Sachsen-Anhalts (2007-2018) liegt bei 19,2 pro
10.000 Geburten. Damit gehort das Down-Syndrom zu
den fiinf haufigsten Fehlbildungen (Kapitel 9) und ist die
bei weitem haufigste Chromosomenaberration.

Beim Vergleich der Basispravalenz Sachsen-Anhalts mit
der von EUROCAT angegebenen Pravalenz fir alle euro-
pdischen Register fallt auf, dass die sachsen-anhaltische
Basispravalenz ein niedrigeres Niveau aufweist. Das Risi-
ko ein Kind mit Down-Syndrom zu bekommen steigt mit
héherem Mutteralter an. Fir den Pravalenz-Vergleich ist
zu bertcksichtigen, dass das Mutteralter in Sachsen-An-
halt im Vergleich zum EU-Durchschnitt (2017: 28,7 Jahre
vs. 29,1 Jahre*) noch niedriger liegt.

zusatzliche Angaben:

Im Mittel wurde bei 16 Feten nach pranataler Diagnose
eines Down-Syndroms mit 18,0 SSW die Schwangerschaft
vorzeitig beendet (Median 18,0 SSW), der friiheste Zeit-
punkt der Terminierung lag in der 12. SSW und der spa-
teste in der 26. SSW.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- Duodenalstenose, Pancreas anulare, ASD I, bds.
Schallempfindungsstérung

- DUP III. Grades und Megaureter links, unterentwickel-
te Nase, Cutis laxa

- AVSD, DIV, ASD II, bds. Schallleitungsstorung

- 2xAVSD (1 x KlumpfiiRe, 1 x KlumpfuR links)

- 2xAVSD

- VSD,ASDII

- VSD, PFO bei Reifgeborenem, Schallempfindungssto-
rung und praauriculdres Anhdngsel links, bds. Cata-
racta congenita

- VSD, PFO bei Friihgeborenem

- VSD

- ASDII

- Endokardkissendefekt

Abb. 40: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Down-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Down-Syndrom pro 619 Geburten beobachtet.

* Quelle: https://de.statista.com/infografik/17418/durchschnittsalter-
von-muettern-in-europa/
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10.34 Patau-Syndrom - Trisomie 13 (Q91.4-Q91.7)

zusatzliche Angaben:

Bei drei Feten wurde 2019 in Sachsen-Anhalt ein Pa-
tau-Syndrom genetisch nachgewiesen, einmal nach po-
sitivem NIPT in der 14. SSW und zweimal nach prdnatal
pathologischem Ultraschall in der 19./20. SSW. Damit
ergibt sich fur Sachsen-Anhalt fiir 2019 eine Pravalenz
von 1,8 pro 10.000 Geburten, etwas oberhalb des Ver-
trauensbereichs der Basispravalenz (2007-2018: 1,1
pro 10.000 Geburten). Seit dem Jahr 2000, seitdem das
Fehlbildungsmonitoring die Fehlbildungen im gesamten
Bundesland Sachsen-Anhalt tberblickt, wurden pro Jahr
maximal vier (2006: 2,4 pro 10.000 Geburten) und mini-
mal kein Patau-Syndrom (2004) registriert.

Die europdische Gesamtpravalenz, die von EUROCAT
fur das Patau-Syndrom angegeben wird, betragt 2,2 pro
10.000 Geburten. Die Basispravalenz Sachsen-Anhalts
als auch die Jahrespravalenz fiir 2019 sind unterhalb des
Konfidenzintervalls der gesamteuropaischen Pravalenz
einzuordnen und im europaweiten Vergleich im unteren
Drittel der anderen Fehlbildungszentren. Die Wahrschein-
lichkeit fiir das Auftreten einer Trisomie wachst mit dem
Mutteralter. Das zum Durchschnittsalter der Miitter Sach-
sen-Anhalts héhere Durchschnittsalter der Miitter in der
EU spiegelt sich in den unterschiedlich hohen Pravalenz-
niveaus wider.

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder
libergeordnete Syndrome:

- Holoprosencephalie, Omphalocele, bds. Lippen-Kie-
fer-Gaumenspalte, Fehlbildung des Herzens
Hydrocephalus internus bei Dandy-Walker-Syndrom,
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Brachycephalie
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Fehlbildung des Her-
zens

Abb. 41: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Patau-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Patau-Syndrom pro 5.572 Geburten beobachtet.
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10.35 Edwards-Syndrom - Trisomie 18 (Q91.0-Q91.3)

Das Edwards-Syndrom ist der zweithaufigste Trisomie-Be-
fund. Zum Geburtsjahrgang 2019 wurde in Sachsen-An-
halt diese Chromosomenaberration 8-mal pranatal veri-
fiziert. Damit liegt in diesem Jahr die Pravalenz von 4,8
pro 10.000 Geburten, nach einem sehr hohen Wert im
vergangenen Jahr (2018: 7,4 pro 10.000 Geburten) un-
auffallig im Bereich der Basispravalenz (2007-2019: 4,3
pro 10.000 Geburten).

Bei der europaweiten Gegeniiberstellung zeigt sich die
Basispravalenz Sachsen-Anhalts fir das Edwards-Syn-
drom, genau wie fiir die beiden Trisomien Down-Syn-
drom und Patau-Syndrom, unterhalb der von EUROCAT
bestimmten jeweiligen Gesamtpravalenz. Sie befindet
sich im unteren Drittel der Durchschnittspravalenzen der
europaischen Register.

zusatzliche Angaben:

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

iibergeordnete Syndrome:

- AVSD, Analatresie mit Fistel, Skelettfehlbildung, bds.
Horverlust, Plexuszyste

- Fallot-Tetralogie, Lippenspalte, Plexuszyste

- KlumpfiiRe, Harnblasenhalsobstruktion, bds. fehlen-
de Rippen (rechts eine, links zwei), Plexuszyste, Me-
gazystis

- VSD, Hufeisenniere, hautige Syndactylie

Abb. 42: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Edwards-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Edwards-Syndrom pro 2.090 Geburten beobach-
tet.
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10.36 Turner-Syndrom (Q96.)

Das Turner-Syndrom ist im vorliegenden Bericht erstma-
lig als Indikatorfehlbildung aufgefiihrt. Es ist die haufigs-
te Form einer Gonadendysgenesie. In Sachsen-Anhalt
wurde das Turner-Syndrom zum Geburtsjahr 2019 bei
drei Feten pranatal festgestellt. Zwischen der 10. und 17.
SSW wurde die Diagnose gestellt. Die Schwangerschaften
wurden vorzeitig beendet.

Die Pravalenz 2019 fiir das Turner-Syndrom liegt mit
1,8 pro 10.000 Geburten unauffillig im Konfidenzin-
tervall der Basispravalenz (2007-2018: 2,1 pro 10.000
Geburten). Die Konfidenzintervalle der Basispravalenz
Sachsen-Anhalts und der von EUROCAT angegebenen
Pravalenz fiir die europdischen Fehlbildungs-Zentren
Uberlappen sich. Die sachsen-anhaltische Jahresprava-
lenz ist unterhalb der europdischen Gesamtpravalenz
verortet.

zusatzliche Angaben:

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- bds. Lungenhypoplasie, Trichterbrust, tiefsitzende
Ohren

Abb. 43: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Turner-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Turner-Syndrom pro 5.572 Geburten beobachtet.
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10.37 Klinefelter-Syndrom/mannliche Gonosomen-

anomalien (Q98.)

Die 2019 in den Jahresbericht neu aufgenommene Indi-
katorfehlbildung Klinefelter-Syndrom/mannliche Gono-
somenanomalien wurde in diesem Jahr in Sachsen-Anhalt
bei nur einem Jungen diagnostiziert. Das entspricht einer
Pravalenz von 0,6 pro 10.000 Geburten. Die Jahrespra-
valenz zeigt sich etwas unter der fir den Berichtszeit-

raum bestimmten Basispravalenz (2007-2019: 1,1 pro
10.000 Geburten).

Allein fiir das Klinefelter-Syndrom (Q98.0-Q98.4) berech-
net sich fiir den Berichtszeitraum von 2007-2018 eine
Pravalenz fir Sachsen-Anhalt von 0,9 pro 10.000 Ge-
burten. EUROCAT weist hierfiir eine ahnliche Pravalenz
(2007-2018) von 0,7 pro 10.000 Geburten aus.

zusatzliche Angaben:

aufgetretene Fehlbildungskombinationen (MCA) oder

libergeordnete Syndrome:

- akzessorischer rechter Daumen, Klumpful links, bds.
DUP lll. Grades, prominente Stirn

Abb. 44: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Kline-
felter-Syndrom/mannlichen Gonosomenanomalien in
Sachsen-Anhalt seit 2007

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt ein Kind/Fet
mit Klinefelter-Syndrom/mannlichen Gonosomenano-
malien pro 16.717 Geburten beobachtet.
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10.38 Trendanalyse der Indikatorfehlbildungen

Eine Aufgabe des Fehlbildungsmonitoring besteht darin,
Cluster oder Trends beim Auftreten von Fehlbildungen
zu erkennen. In den vorangehenden Kapiteln 10.1 bis
10.37 des Jahresberichtes wird jeweils auf eine der Indi-
katorfehlbildungen, die vom ICBDSR (International Cle-
aringhouse for Birth Defects Surveillance and Research)
eindeutig beschrieben sind (Kapitel 12.0) und internati-
onal Anwendung finden, eingegangen. Es wird berichtet,
in wie weit die aktuell beobachtete Haufigkeit der Fehlbil-
dung zeitlich und raumlich einzuordnen ist. Das Kapitel
10.38 widmet sich der Haufigkeitsentwicklung aller Indi-
katorfehlbildungen tber die Jahre 2006 bis 2019.

Zum Geburtsjahr 2019 wurde bei 201 Kindern/Feten in
Sachsen-Anhalt mindestens eine Indikatorfehlbildung
festgestellt. Insgesamt wurden 224 (bis zu vier Indika-
torfehlbildungen pro Kind/Fet) diagnostiziert. Nur 144
Kinder mit Indikatorfehlbildungen (71,6 %) kamen lebend
zur Welt. Im Berichtszeitraum (2007-2018) lag der Anteil
der Lebendgeburten, mit fallender Tendenz, bei durch-
schnittlich 74,1 % aller Betroffenen. Vier Totgeburten und
zwei Spontanaborte ab der 16. Schwangerschaftswoche
wiesen Indikatorfehlbildungen auf. Zusammen machen
sie 2019 3,0 % der Kinder/Feten mit Indikatorfehlbil-
dungen aus. Der Anteil der induzierten Aborte betragt
von 2007 bis 2018 durchschnittlich 23,2 %. Nach einem
Maximalwert im Vorjahr (2018: 29,4 %) ergab sich fir
2019 ein Anteil von 25,4 %.

Bei 1,2 % aller Kinder/Feten in Sachsen-Anhalt wurden
2019 eine der 37 Indikatorfehlbildungen festgestellt.
Die Pravalenz unterschreitet die untere Konfidenzgrenze
der Uber die Jahre 2007-2018 ermittelten Basispravalenz
(1,42 %, KI 1,37-1,47).

Das Ziel der im Folgenden vorgestellten Trendanalyse ist
es, langfristige Tendenzen bezuglich des Auftretens von
Fehlbildungen sichtbar zu machen. Im aktuellen Bericht
wird dabei Uber den Zeitraum von 2006-2019 die Starke
und Orientierung der Verdnderungen der Indikatorfehl-
bildungspravalenzen untersucht.

Seit zehn Jahren ist die Trendabschatzung fester Bestand-
teil des Jahresberichtes. Als Ausgangsvoraussetzung
dafiir gilt, dass in den untersuchten Zeitabschnitten fiir
die Indikatorfehlbildung der Erwartungswert mindestens
funf und der Beobachtungswert in jedem eingeschlosse-
nen Abschnitt mindestens zwei sein muss. Wenn jeweils
Werte aus Einzeljahren betrachtet werden, ist je nach
Haufigkeit bei etwa einem Drittel der Indikatorfehlbildun-
gen die Ausgangsvoraussetzung nicht erfullt. Um den
Test auf Verdanderung auch bei Indikatorfehlbildungen
mit geringerer Haufigkeit ausfiihren zu kénnen, werden
im vorliegenden Bericht erstmalig 2-Jahres-Intervalle ge-
bildet und getestet.

Abb. 45: Trendanalyse 2006 bis 2019 mit durchschnittlicher prozentualer Veranderung der jéhrlichen Pravalenz (95 % Kl)
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Abbildung 46 auf Seite 64 und die Tabelle auf dieser
Seite zeigen die geschatzten durchschnittlichen prozen-
tualen Veranderungen der 2-Jahres-Pravalenz von den
Indikatorfehlbildungen, fiir die die o. g. Anfangsbedin-
gung gilt. Mathematische Grundlage der Analyse bildet
die binar-logistische Regression auf der Basis des Maxi-
mum-Likelihood-Verfahrens.

Das MaR fiir die Starke und Ausrichtung der prozentualen
jahrlichen Veranderung ist der Regressionskoeffizient B.
Bei einem signifikant ansteigenden Trend, der durch ei-
nen positiven Regressionskoeffizienten gekennzeichnet
ist, ist dieser im Diagramm einschlieRlich des Kl von 95 %
rechts der Ordinatenachse zu eingetragen. Bei einem
sinkenden Trend ist der Regressionskoeffizient links der
Achse (im negativen Bereich) zu finden. Der eingezeich-
nete Trend ist signifikant, wenn dabei das Konfidenzin-
tervall den Nullwert nicht tiberdeckt.

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 fir den nichtlinearen Anteil ist die nichtli-
neare Veranderung bestimmend, d. h. der Trend ist als
nichtlinear einzustufen. Dies trifft auf Neuralrohrdefek-
te, Anencephalie, Spina bifida und Microcephalie zu.

Ein Wahrscheinlichkeitswert von p < 0,05 fur den linearen
Anteil und p > 0,01 fiir den nichtlinearen Anteil bedeutet,
dass der lineare Anteil dominiert und der nichtlineare An-
teil vernachlassigbar ist. Der beobachtete Trend ist, ent-
sprechend des Regressionskoeffizienten B, signifikant.
Ein signifikant ansteigender Trend ist im Berichts-
zeitraum nur fur Microtie/Anotie (+12,86%, KI 0,72 bis
28,40) zu beobachten. Ein signifikant sinkender Trend,
gemaR einem negativen Regressionskoeffizienten B und
einem nicht wirksamen nichtlinearen Anteil, ist bei der
Rektum- und Analatresie/-stenose und der prdaxialen
Polydactylie zu beobachten.

Bei allen anderen dargestellten Indikatorfehlbildungen
kann der Trend weder signifikant positiv noch negativ
bewertet werden: Der Chi-Quadrat-Test ergibt fiir die
lineare als auch fir die nichtlineare Komponente jeweils
Wahrscheinlichkeitswerte von p > 0,05, somit kann kei-
ne Entscheidung beziiglich eines tiberzufalligen Anstiegs
oder Abfalls gefallt werden, auch wenn der nichtlineare
Anteil fur die Beurteilung des Trends nicht entscheidend
ist.
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11 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. Entitdten zu.

11.1 Chromosomenaberrationen

folgende Chromosomenaberrationen wurden doku-
mentiert:
- 27 x Down-Syndrom (Trisomie 21)
(meiotische Non-disjunction)
- 8 x Edwards-Syndrom (Trisomie 18)
- 7 x meiotische Non-disjunction
- 1 x Mosaik (mitotische Non-disjunction)
- 3 x Patau-Syndrom (Trisomie1 3)
- 1 x meiotische Non-disjunction
- 2 X Translokation
(1 x Dandy-Walker-Syndrom,
1 x Holoprosencephalie)
- 1 x Triploidie (Karyotyp 69,XXX)
- 2 x Karyotyp 47 XXX (Triple X)
- 1 x Karyotyp 47,XYY
- 3 x Turner-Syndrom (Karyotyp 46,X0)
- 1 x partielle Trisomie 4, partielle Monosomie 11
- 1 x 1p36-Deletions-Syndrom
- 1 x interstitielle Deletion am Chromosom 6
- 1 x unbalancierte Translokation am Chromosom 6

In Sachsen-Anhalt waren 49 Kinder/Feten des Geburts-
jahrganges 2019 von einer Chromosomenaberration be-
troffen. Normalerweise besteht ein Geschlechtsverhaltnis
vonm:w=1,1(2007-2018). 2019, wie auch 2015 und
2016, wiesen mehr Madchen als Jungen eine Chromoso-
menaberration auf 2019: m: w=0,7).

Geschlechtsverteilung:

mannlich 18 40,0

mit Angaben 45 100,0

gesamt 49

Geschlechtsverhéltnis m : w = 0,7

Die mit Abstand hadufigste Chromosomenaberration ist
die Trisomie des Chromosoms 21 (Down-Syndrom, Kapi-
tel 10.33). Wahrend das Down-Syndrom 2018 viel haufi-
ger als erwartet (25,1 pro 10.000 Geburten) festgestellt
wurde, ergab sich in diesem Jahr (2019: 16,2 pro 10.000
Geburten; 2007-2018: 19,2 pro 10.000 Geburten) eine
Pravalenz deutlich unter der Basispravalenz. Mit 27 Be-
troffenen liegt der Anteil des Down-Syndroms an allen
Chromosomenaberrationen im Jahr 2019 relativ niedrig
bei 55,1 %. Das Edwards-Syndrom (Kapitel 10.35), die
zweithdufigste Chromosomenaberration, wurde bei acht

Dargestellt werden die Geschlechtsverteilung in den be-
trachteten Kategorien, der Ausgang der Schwangerschaft
sowie das Alter der Mutter zum Zeitpunkt der Geburt
bzw. zum Schwangerschaftsende.

Kindern/Feten (2019: 4,8 pro 10.000 Geburten) in Ub-
licher Zahl diagnostiziert. Die dritthaufigste Trisomie,
das Patau-Syndrom (Kapitel 10.34), trat mit drei Fallen
(1,8 pro 10.000 Geburten) ofter als im Berichtszeit-
raum (2007-2018: 1,1 pro 10.000 Geburten) auf. Das
Turner-Syndrom, dass durch nur ein funktionsfihiges
X-Chromosom gekennzeichnet ist, wurde 2019 dreimal,
einem mittleren Wert im Erwartungsbereich, registriert.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeburten 17 34,7

Spontanaborte ab 16. SSW 2 4,1

gesamt 49 100,0

Gut ein Drittel der Kinder/Feten mit Chromosomenaber-
ration (34,7 %) wurden 2019 lebend geboren. Der groRte
Teil war vom Down-Syndrom betroffen. Ein Kind davon
verstarb nach einer Woche.

Bei den Lebendgeborenen war die Chromosomenaberra-
tion 6-mal pranatal bekannt, bei fiinf Kindern wurde vor-
geburtlich keine Chromosomendiagnostik durchgefiihrt.
Weitere 6-mal liegt keine Information zur pranatalen Chro-
mosomenanalyse vor. 30 Schwangerschaften (61,2 %)
wurden nach erfolgter pranataler Chromosomenanalyse
(zwischen der 10. und 21. SSW) vorzeitig beendet.

Alter der Schwangeren:

unter 20 Jahre 0 0,0
20bs2aire 482
25 bis 29 Jahre 6 12,2
obs3ame oz 245
35 bis 39 Jahre 18 36,7
abdohe 9184
gesamt 49 100,0

Das durchschnittliche Alter der Miitter von Kindern/Fe-
ten mit Chromosomenaberration betragt 2019 34,1 Jah-
re, der Median liegt bei 35,0 Jahren. Im Berichtszeitraum
stieg das Durchschnittsalter an. Noch 2007 lag es bei
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32,3 Jahren. Ein Maximum (36,0 Jahre) erreichte der Wert
2017. Die jungste Mutter war 2019 20 Jahre alt und die
adlteste 45.

Die Mitter von Kindern/Feten mit Chromosomenaber-
ration sind 2019 durchschnittlich vier Jahre alter als die

Mitter in Sachsen-Anhalt (g 30,1 Jahre). Das Mutteralter
in Sachsen-Anhalt ist ansteigend und 2019 erstmalig ho-
her als 30 Jahre. 2007 lag es noch bei 27,6 Jahren (siehe
auch Abb. 47 auf Seite 69).

11.2 Genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen und

Mikrodeletionen

Im Jahr 2019 wurde in Sachsen-Anhalt bei 29 Kindern/
Feten eine genetisch bedingte bzw. mitbedingte Erkran-
kung oder Mikrodeletion diagnostiziert.

folgende genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankun-
gen bzw. Mikrodeletionen wurden dokumentiert:

- 2 x Arnold-Chiari-Syndrom

- 1 x CATCH 22 (Deletion 22q11.2)

x Cornelia-de-Lange-Syndrom

x Dandy-Walker-Syndrom

x Dysplasia spondyloepiphysaria

X Heterotaxie

X Hamangiomatose

x Ichthyosis vulgaris (bei Emzymdefekt)

x Kasabach-Merritt-Syndrom

x Marfan-Syndrom

x Noonan-Syndrom

x PRUNET-Syndrom

X postaxiale Polydactylie (Typ Al)

- 3 x genentisch bedingte Schallempfindungsstorung, bds.
x Situs inversus

x Spalthand

x Thanatophore Dysplasie Typ |

x Wiedemann-Beckwith-Syndrom

x chondroektodermale Dysplasie

x kampomele Dysplasie

x polyzystische Nieren (infantiler Typ)

- 3 x zystische Fibrose

- 2 x zystische, adenomatoide Fehlbildung der Lunge

1
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Genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen sind oft-
mals bei der vorgeburtlichen Sonografie auffallig. Fehlbil-
dungen oder hinweisende Softmarker wurden bei 14 der
16 mitgeteilten pranatalen Ultraschallbefunde mitgeteilt.
Manche Fehlbildungen sind nur schwer oder gar nicht
(wie eine genetisch bedingte Schallempfindungsstéreng
oder eine zystische Fibrose) im Ultraschall zu erkennen.
Die beiden unauffalligen Ultraschallbefunde betrafen ein
Marfan-Syndrom, bei dem jedoch die Amniozentese ei-
nen molekulargenetisch auffilligen Befund ergab und
eine zystische Fibrose.

Geschlechtsverteilung:

mannlich 16 57,1

mit Angaben 28 100,0

gesamt 29

Geschlechtsverhéltnis m: w=1,3

2019 zeigt das Geschlechtsverhdltnis eine Adrotropie
(m :w=1,3). Uber die Jahre 2007 bis 2018 lasst sich ein
ausgewogenes Verhaltnis (m : w = 1,0) feststellen.

Schwangerschaftsausgang:

Lebendgeburten 25 86,2

Spontanaborte ab 16. SSW 0 0,0

gesamt 29 100,0

Die Kinder/Feten mit genetisch bedingten/mitbedingten
Erkrankungen wurden 2019 groRtenteils (86,2 %) lebend
geboren. Der Anteil der Lebendgeborenen stieg im Be-
richtszeitraum an, er lag 2007 noch bei 66,7 %. Durch-
schnittlich waren es 73,3 % (2007-2018).

Bei vier Feten wurde die Schwangerschaft vorzeitig been-
det. Dies war zweimal der Fall bei Arnold-Chiari-Syndrom,
einmal bei Cornelia-de-Lange-Syndrom und einmal bei
Thanatophorer Dysplasie Typ .

Alter der Schwangeren:

unter 20 Jahre 2 6,9
0bs2ame 269
25 bis 29 Jahre 7 24,1
obisdeEe 9 30
35 bis 39 Jahre 7 24,1
awdope oz 69
gesamt 29 100,0

Das Durchschnittsalter der Mitter von Kindern/Feten mit
genetisch bedingten/mitbedingten Erkrankungen oder
Mikrodeletionen erreichte 2019 mit 31,2 Jahren einen
Maximalwert und liegt nur etwas tiber dem der Mitter al-
ler in Sachsen-Anhalt geborenen Kinder (2019: 30,1 Jah-
re). Der Median betrdagt 31 Jahre. Mehr als ein Viertel der
Schwangeren waren 35 Jahre alt oder dlter (siehe auch
Abb. 47 auf Seite 69).
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11.3 Sequenzen/Assoziationen/Komplexe

Zum Geburtsjahrgang 2019 wurden acht Kinder/Feten
mit einer Sequenz, Assoziationen oder einem Komplex
gemeldet.

folgende Sequenzen/Assoziationen/Komplexe wur-
den dokumentiert:
- 1 x Cantrell-Pentalogie
- 2 x Caudales Regressionssyndrom
(1 x mit Fallot-Tetralogie)
1 x CHARGE-Assoziation und Immundefekt
2 x Potter-Sequenz
- 1 x funktionslose polyzystisch-dysplastische Nieren
- 1 x einseitig fehlend, einseitig hypoplastisch
1 x Pierre-Robin-Sequenz
1 x VATER-Assoziation

Das Qeschlechtsverhéltnis ergabimJahr2019(m:w=1,7)
ein Uberwiegen an Jungen. Die Androtropie zeigt sich
ebenfalls im Berichtszeitraum (2007-2018: m : w = 1,5).

Geschlechtsverteilung:

Geschlechtsverhaltnism :w=1,7

Drei Viertel der Kinder/Feten mit einer Sequenz, einer As-
soziation oder einem Komplex kamen 2019 lebend zur
Welt.

Bei zwei Feten mit Potter-Sequenz wurde die Schwanger-
schaft vorzeitig beendet.

Schwangerschaftsausgang:

Die Mitter von Kindern/Feten mit Sequenzen/Assozi-
ationen/Komplexen waren 2019 im Durchschnitt 32,8
Jahre alt. Im Berichtszeitraum lag das maximale Durch-
schnittsalter bei 30,9 Jahren (2009). Der Median betrug
2019 32,0 Jahre (siehe auch Abb. 47 auf Seite 69).

Alter der Schwangeren:

11.4 Embryopathien/Fetopathien/congenitale Infektionen

2019 wiesen funf Kinder eine Fetopathia diabetica auf
und drei Kinder/Feten litten an einer angeborenen Infek-
tion. Ein Kind war mit dem Cytomegalie-Virus infiziert
und von einer einseitigen Schallempfindungsstérung
betroffen. Ein weiteres Kind kam mit einer angeborenen
Toxoplasmose zur Welt, nachdem bei der Mutter in der
20. SSW eine aktive Toxoplasmose diagnostiziert wur-
de. Bei einem Fet mit Parvovirus B-Infektion endete die
Schwangerschaft spontan in der 22. SSW.

Schwangerschaftsausgang:

Drei der funf Kinder mit Fetopathia diabetica waren Friih-
geborene zwischen der 34. und 36. SSW.

Geschlechtsverteilung:

Geschlechtsverhaltnis m : w = 3,0

2019 zeigt sich beim Geschlechtsverhaltnis eine deutli-
che Androtropie (m : w = 3,0), wahrscheinlich zufallig be-
dingt durch die kleine Gesamtzahl. Uber die Jahre zeigt
sich das Geschlechtsverhaltnis eher ausgeglichen (2007-
2018 m:w=1,2).

Seit 2013 ist laut Mutterschaftsrichtlinien der Glukose-
toleranztest eine gesetzlich angebotene Kassenleistung.
Er dient der friihzeitigen Entdeckung eines Schwanger-
schaftsdiabetes, der eine Fetopathie verursachen kann.
Mit steigendem Lebensalter erhoht sich die Wahrschein-
lichkeit, an Diabetes zu erkranken. Die Miitter von Kin-
dern mit einer Fetopathia diabetica waren 2019 im
Durchschnitt 37,4 Jahre alt.
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Alter der Schwangeren:

11.5 Mitterliches Alter

Das durchschnittliche Alter aller Mutter von Kindern/
Feten mit einer Embryopathie/Fetopathie oder congeni-
talen Infektion betrug 35,8 Jahre. Keine der Mutter war
2019 jiinger als 33 Jahre. Durch den hohen Anteil dlte-
rer, diabetischer Miitter liegt das Durchschnittsalter stets
Uiber dem durchschnittlichen Alter aller Matter in Sach-
sen-Anhalt (2019: 30,1 Jahre).

——o— Chromosomenaberrationen

——Genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen/Mikrodeletionen

—o—Sequenzen/Assoziationen/Komplexe

—&—Embryopathien/Fetopathien/congenitale Infektionen
-<4--Lebend- und Totgeburten in Sachsen-Anhalt

Abb. 46: Durchschnittsalter der Miitter von Kindern/Feten mit genetisch bedingten Erkrankungen, Sequenzen, Assoziationen,
Komplexen, Embryopathien und Chromosomenaberrationen pro Jahr seit 2007

Abbildung 47 zeigt deutlich, dass Mutter von Kinder und
Feten aus Sachsen-Anhalt mit einer Chromosomenaber-
ration oder mit einer Embryopathie, Fetopathie oder con-
genitalen Infektion alter sind als die Miitter aller Kinder/
Feten dieser Population.

Das mutterliche Alter ist ein Risikofaktor fiir eine Chro-
mosomenaberration. So gilt ein hdheres miitterliches
Alter als ein Risikofaktor fiir die Entstehung einer kindli-
chen Trisomie. Trisomien machen etwa drei Viertel aller
numerischen Chromosomenanomalien aus. Die Erwar-
tung, dass dieser Zusammenhang besteht, bestitigt sich
im Diagramm.

Mit steigendem maternalen Alter wachst auch die Wahr-
scheinlichkeit, dass die Mitter von Krankheiten, wie z. B.
Diabetes oder Bluthochdruck, betroffen sind. In diesen

Fallen erhoht sich die Wahrscheinlichkeit der Ausbildung
einer kindlichen Embryo- oder Fetopathie. Vorgeburtliche
Infektionen sind selten, nur ein kleiner Teil der Kinder/
Feten dieser Gruppe ist davon betroffen.

Zwischen dem miutterlichem Alter und dem Auftreten
genetisch bedingter oder mitbedingter Erkrankungen
und Mikrodeletionen und Sequenzen, Assoziationen und
Komplexen besteht kein erkennbarer Zusammenhang.

Das durchschnittliche Mutteralter in Sachsen-Anhalt
steigt seit Beginn der 1990er-Jahre an (2019: 30,1 Jah-
re; 2007-2018: 28,8 Jahre) und die Tendenz ist weiterhin
steigend. Somit besteht das Risiko, dass auch der Anteil
der von einer Chromosomenaberration oder von einer
Embryopathie/Fetopathie Betroffenen steigt.
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12 Analyse fehlbildungsbedingter Abortinduktionen

Zum Geburtsjahrgang 2019 wurden dem Fehlbildungs-
monitoring Informationen zu 60 fehlbildungsinduzierten
Aborten zugesandt. AuRerdem wurden eine Abortinduk-
tion nach intraamnialer Infektion des Fetus, eine bei Hy-
drops fetalis und eine in der 10. SSW, bei der sich die

vermutete Chromosomenstérung nicht bestatigt hat,
mitgeteilt. Bei diesen drei waren keine Fehlbildungen
angegeben. Sie sind daher im vorliegenden Bericht nicht
Teil der Auswertungen im Kapitel 12.

12.1 Fehlbildungen des Zentralnervensystems (ZNS)

12-mal fuhrten die bei vorgeburtlich durchgefiihrten
Ultraschalluntersuchungen zum Geburtsjahr 2019 ge-
sehenen ZNS-Fehlbildungen dazu, dass die Schwanger-
schaft terminiert wurde.

folgende Fehlbildungen wurden mitgeteilt:

- 3 x Anencephalie

- 2 x Arnold-Chiari-Syndrom mit Spina bifida
- 1 x thorakolumbal mit Hydrocephalie
-1 x lumbosacral

2 x Spina bifida mit Hydrocephalie
- 1 x thorakale
-1 x lumbale

1 x cervikale Spina bifida

2 x Encephalocele

- 1 x Hydrocephalus internus und

Kleinhirnhypoplasie
- 1 x Hydrocephalus internus

Geschlechtsverteilung:

Geschlechtsverhaltnis m : w= 2,0

Alter der Schwangeren:

Die Schwangeren, bei denen eine Fehlbildung des Feten
am ZNS-System Anlass war, die Schwangerschaft zu be-
enden, waren 2019 durchschnittlich 33,6 Jahre alt (Me-
dian 34,0 Jahre). Die jiingste Mutter war 28, die dlteste
41 Jahre alt.

Gestationsalter zur Diagnosestellung:

Bei allen zwolf Feten fiel der erste pranatal-pathologi-
sche Befund bei der Sonografie auf, die beiden friihes-
ten Befunde waren beide Encephalocelen. Sie wurden in
der 9. bzw. 12. SSW gesehen, der spateste Befund war
eine thorakale Spina bifida mit Hydrocephalie in der 20.
SSW. 4-mal wurden neben den ZNS-Befunden ein oder
zwei Softmarker gesehen. Alle ZNS-Befunde waren beim
vorgeburtlichen Ultraschall eindeutig entdeckt worden.
4-mal wurde daraufhin eine Amniozentese (16.-19. SSW)
durchgefiihrt, die jeweils einen unauffalligen Chromoso-
menbefund ergab.

Gestationsalter zur Abruptio:

Zum Geburtsjahr 2019 wurde keine Schwangerschaft
aufgrund einer ZNS-Fehlbildung nach der 23.SSW vor-
zeitig beendet. Die friilhesten medizinisch induzierten
Aborte wurden in der 10. bzw. 13. SSW durchgefiihrt,
nachdem jeweils eine Encephalocele festgestellt worden
war. Durchschnittlich fanden Abruptiones bei ZNS-Fehl-
bildung mit 17,7 SSW statt, der Median lag bei 19,0 SSW.
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12.2 Chromosomale Aberrationen und genetisch bedingte

Fehlbildungen

Die Halfte aller medizinisch induzierten Schwanger-
schaftsabbriiche des Geburtsjahrganges 2019 fanden
aufgrund von chromosomalen Anomalien statt (30 von
60 Abruptiones).

folgende chromosomale Veranderungen wurden von
abortierten Feten mitgeteilt:
- 16 x Down-Syndrom (meiotische Non-disjunction)
- 2 x Patau-Syndrom
- 1 x meiotische Non-disjunction
- 1 x Translokation
- 7 x Edwards-Syndrom (meiotische Non-disjunction)
- 3 x Turner-Syndrom
- 1 x 1p36-Deletions-Syndrom
- 1 x unbalancierte Translokation am Chromosom 6

Geschlechtsverteilung:

Geschlechtsverhaltnis m : w= 0,7

Alter der Schwangeren:

2019 betrug das Durchschnittsalter der Schwangeren
von Feten mit einer Chromosomenstorung 33,5 Jahre,
der Median liegt mit 34,5 Jahren etwas dariber. Die al-
teste Schwangere war 45 Jahre alt. Erwartungsgemaf
sind diese Frauen élter als die Mutter aller Geborenen in
Sachsen-Anhalt (2019: 30,1 Jahre).

Bei 60,0 % der Feten fand sich bis zur 16. SSW zumindest
ein Hinweis auf eine Chromosomenstérung. Wenn es
beim Ersttrimesterscreening zu Auffalligkeiten kommt,
die Schwangere alter als 35 Jahre ist oder bei einer vo-
rausgegangen Schwangerschaft eine Chromosomen-
storung auftrat, erfolgt eine Empfehlung zur pranatalen
Chromosomendiagnostik. Bei den drei Schwangeren mit
Ultraschalluntersuchungen ohne Befund wurde die Amni-
ozentese zweimal nach positivem NIPT und einmal nach
Altersindikation durchgefiihrt. Insgesamt wurden dem
Fehlbildungsmonitoring acht NIPT vor Abruptiones bei
Chromosomenstérung mitgeteilt.

mitgeteilte Pranatalbefunde:
pranatale Chromosomendiagnostik:
- 30 x invasive Pranataldiagnostik zwischen 10.
und 21. SSW
- 27 x Amniozentese (davon 9 x nach NIPT)
- 3 x Chorionzottenbiopsie
pranataler Ultraschall (30 x durchgefiihrt):
- 3 xunauffilliger Befund
- 27 x pathologischer Befund (zwischen 10. und 21. SSW)
- 9 x Verdachtsdiagnosen postnatal
vollstandig bestatigt
- 17 x pranatal nur Softmarker festgestellt
1 x bei Patau-Syndrom (mit Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte, Hydrocephalie und Brachyce-
phalie) betdtigten sich Holoprosecephalie
und Encephalocele postnatal nicht

Gestationsalter zur Diagnosestellung:

Bei den Schwangeren wurde nach einem ersten auffalli-
gen Befund zwischen der 10. und 21. SSW und anschlie-
Render Chromosomenanalyse die Abruptio im Durch-
schnitt mit 18,3 SSW (Median 18,0 SSW) durchgefiihrt.
Bei einem Zwillingskind erfolgte ein selektiver Fetozid
in der 31. SSW, der andere Zwilling wurde ca. 2 Wochen
spater gesund geboren. Knapp drei Viertel (73,3 %) dieser
Schwangerschaften wurden bis zur 19. SSW terminiert.

Gestationsalter zur Abruptio:
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12.3 Multiple congenitale Anomalien (MCA) und sonstige
Fehlbildungen, die Anlass fiir die Frauen waren, einen
Schwangerschaftsabbruch durchfiihren zu lassen

Schwerwiegende oder komplexe Fehlbildungen, die bei Zum Geburtsjahrgang 2019 errechnete sich fiir die
einer vorgeburtlichen Ultraschalluntersuchung entdeckt Schwangeren mit Feten, die komplexe Fehlbildungen
wurden, waren ein Grund, um zum Geburtsjahrgang aufwiesen, ein Altersdruchschnitt von 31,7 Jahren, die-
2019 18 Schwangerschaften vorzeitig zu beenden. ser liegt etwas lber dem durchschnittlichen Alter aller
Schwangeren in Sachsen-Anhalt (30,1 Jahre). Der Median
folgende Fehlbildungen wurden mitgeteilt: lag bei 31,5 Jahren.
- 1 x Cornelia-de-Lange-Syndrom
- 2 x Potter-Sequenz (funktionslose, zystisch dysplas- mitgeteilte Pranatalbefunde:
tische Nieren) - 8 x Amniozentese (7 x vor der 22. SSWund 1 x in
- 1 x mit bds. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte der 23. SSW)
- 1 x posteriore Urethralklappen, Megau- - 6 x Normalbefund
reter, DUP IV. Grades - 2 x molekulargenetisch auffallig
- 1 x Hypoplasie von Zwerchfell und Lunge, Anopthal- - 18 x pranatale Sonografie mit jeweils pathologi-
mie, Synechie der Augenlider, Herzfehlbildung schem Befund: zwischen 12. SSW (Peromelie)
- 1 x Zwerchfellhernie, Herzfehlbildung und 24. SSW (Cornelia-de-Lange-Syndrom)
- 4 x Hypoplastisches Linksherzsyndrom
- 1 x mit Analatresie und Hufeisenniere Bei 15 Feten bestatigten sich die beim pranatalen Ultra-
-1 x mit VSD schall gestellten Befunde, postnatal vollstandig. Bei einem
- 1 x Hypoplastisches Rechtsherzsyndrom Fet mit hypoplastischem Linksherzsyndrom, Analatresie
mit arteriovenésem Aneurysma und Hufeisenniere wurden die pranatal diagnostizierte
- 1 x univentrikulares Herz Kleinhirnhypoplasie und eine cerebrale Zyste nicht veri-
- 1 x Fallot-Tetralogie mit Persistenz der fiziert. Zweimal, bei Feten mit einer Stoffwechselerkran-
linken Vena cava superior kung, waren pranatalsonografisch nur Softmarker gese-
- 1 x Thanatophore Dysplasie Typ | hen worden. Bei der Amniozentese ergab sich jeweils ein
- 1 x fehlender Unterschenkel und Ful (Peromelie) molekulargenetisch auffalliger Befund. Bei acht Feten war
- 1 x zystische Leberkrankheit x ein Softmarker und bei zwei Feten waren zwei Softmar-
- 2 x Adenylosuccinat-Lyase-Mangel ker angegeben worden.
Geschlechtsverteilung: Gestationsalter zur Abruptio:

Geschlechtsverhéltnis m : w=2,4

Alter der Schwangeren:

Zum Geburtsjahr 2019 fand aufgrund komplexer Fehlbil-
dungen nur ein induzierter Abort nach der 24. SSW statt.
Im Mittel erfolgte eine Abruptio mit 20,2 SSW. Der Medi-
an lag bei 20,5 SSW.
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12.4 Zusammenfassung zu fehlbildungsbedingten

Abortinduktionen

Zum Jahr 2019 erhielt das Fehlbildungsmonitoring
Meldungen zu 63 medizinisch induzierten Aborten.
60-mal waren pranatal Fehlbildungen oder Fetopathi-
en festgestellt worden. Im Berichtsjahr lag mit 10,2 %
der Anteil der induzierten Aborte aller Kinder/Feten mit
groRen Fehlbildungen (2019: 579) im erwarteten Be-
reich. Im Durchschnitt wurden 10,9 % (2007-201 8) dieser
Schwangerschaften terminiert.

Das Kapitel 12 gibt eine Ubersicht iiber die induzierten
Aborte, nach Fehlbildungen in drei Gruppen aufgeglie-
dert. 2019 war die Halfte der Feten, die abortiert wurden
(30 von 60), von einer Chromosomenaberration betrof-
fen (2019: 50,0 %; 2007-2018: 47,6 %). Die Pravalenz
(2019: 17,9 pro 10.000 Geburten) entspricht fast der der
Vorjahre (2007-2018: 18,8 pro 10.000 Geburten).

Die zweite und kleinste Gruppe von grundlegenden
Fehlbildungen, die zu einem medizinisch induzierten
Schwangerschaftsabbruch fiihren, bilden die ZNS-Fehl-
bildungen (2019: 18,6 %; 2007-2018: 23,0 %). Zum
Geburtsjahr 2019 waren sie nur 11-mal ursachlich und
damit viel seltener als (blich (6,6 pro 10.000 Geburten)
der Anlass, eine Schwangerschaft zu terminieren (2007-
2018: 9,1 pro 10.000 Geburten).

Die dritte Gruppe umfasst alle fehlbildungsinduzierten
Aborte, die nicht zu den beiden vorgenannten abge-
grenzten Gruppen gerechnet werden und die Feten aber
andere komplexe oder schwerwiegende Fehlbildungen
aufweisen. 2019 fallen in diese Gruppe 30,5% aller fehl-
bildungsinduzierten Aborte. lhr Anteil ist dhnlich groR
wie in den Vorjahren (2007-2018: 29,4 %). Mit einer Pra-
valenz von 10,8 pro 10.000 Geburten waren MCA/sons-
tige Fehlbildungen im Jahr 2019 der Grund, eine Schwan-
gerschaft vorzeitig zu beenden. Das ist etwas weniger
als im Durchschnitt des Berichtszeitraumes (2007-2018:
11,6 pro 10.000 Geburten).

Unter den abortierten Feten mit Fehlbildungen fanden sich
zum Geburtsjahr 2019 27 mannliche und 22 weibliche
Feten. Mit einem Geschlechtsverhaltnis von (m : w = 1,2)
ergibt sich in diesem Jahr wieder eine deutliche Androtro-
pie. Bei elf der 60 Feten wurde kein Geschlecht mitgeteilt.

16,0

IMCA/sonstige
14,0 |

mChromosomenaberrationen

BZNS

12,0 4

10,0 4

8,0 1

Anzahl

6,0 4

4,0 1

2,0

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

Abb. 47: Gestationsalter (SSW) bei induzierten Aborten 2019

Im Jahr 2019 wurden bis zur 21. SSW 76,7 % der fehl-
bildungsinduzierten Aborte vorgenommen, ein Drittel
erfolgte schon bis zur 17. SSW. Zwei Schwangerschaften
wurden bei Chromosomenstérung der Feten erst in der
26. bzw. 31. SSW beendet.

Der Zeitpunkt, an dem pranatal der erste Hinweis auf das
Vorliegen einer Fehlbildung gefunden wird, ist abhangig
von der Fehlbildung selbst. Das Ergebnis einer Amnio-
zentese liegt oftmals schon bis zur 16. SSW vor (2019:
60,0 %), ZNS-Fehlbildungen werden normalerweise eher
erst im fortgeschrittenen Schwangerschaftsverlauf ent-
deckt. Doch auch hierbei wurden 2019 schon 58,3 % bis
zur 16. SSW gesehen. Beratungs- und Entscheidungszei-
ten mit eingerechnet, zeigen sich im Diagramm fiir Ab-
ruptiones zwei Modi, einer um die 18./19. SSW und einer
um die 14./15. SSW.

Im Vergleich der drei Gruppen der fehlbildungsinduzier-
ten Aborte ergibt sich der friheste durchschnittliche
Zeitpunkt fur einen Schwangerschaftsabbruch fiir 2019
bei der Gruppe der ZNS-Fehlbildungen (17,7 SSW). Der
Median (19,0 SSW) zeigt jedoch, dass die meisten dieser
Abbriiche erst spater erfolgen. Fiir Chromosomenaberra-
tionen und genetisch bedingte Fehlbildungen errechnet
sich ein Durchschnittswert fiir den Zeitpunkt von 18,3
SSW (Median 18,0 SSW). Am spdtesten wurde eine Ab-
ruptio bei Vorliegen von MCA/sonstigen Fehlbildungen
durchgefiihrt (@ 20,2 SSW; Median 20,5 SSW).

BYAN
] mChromosomenaberrationen
BMCA/sonstige

Anzahl

20-24 25-29 30-34 35-39 ab 40
mitterliches Alter in Jahren

Abb. 48: Mutteralter bei induzierten Aborten 2019 (gruppiert)

Die Schwangeren, bei denen zum Geburtsjahr 2019 nach
pranatal entdeckter Fehlbildung die Schwangerschaft vor-
zeitig beendet wurde, waren durchschnittlich 33,0 Jahre
alt, 39,0 % von ihnen waren 35 Jahre alt oder alter. Mit
steigendem miitterlichen Alter wachst die Wahrscheinlich-
keit fiir das Auftreten von Chromosomenaberrationen.
Die Erwartung, dass diese Schwangeren, die die Schwan-
gerschaft abbrechen lieRen, alter als andere Miitter sind,
bestatigt sich auch 2019 (@ 34,2 Jahre; Median 35,0). Die
Schwangeren, bei denen eine Terminierung aufgrund von
ZNS-Fehlbildungen beim Feten stattfand, sind ebenfalls al-
ter (@ 33,6 Jahre, Median 34,0). Das Durchschnittsalter der
Mutter aller Lebend- und Totgeburten in Sachsen-Anhalt
liegt deutlich darunter (2019: 30,1 Jahre).

Laut Statistischem Landesamt Sachsen-Anhalt wurden im
Jahr 2019 in Sachsen-Anhalt 16.717 Kinder geboren und
3.346 Schwangerschaften (1,3 % mehr als im Vorjahr) vor-
zeitig beendet. In 79 Féllen war der Eingriff medizinisch
begriindet. Der weitaus Uberwiegende Teil (97,5 %) der
Schwangerschaftsabbriiche erfolgte nach der Beratungs-
regelung bis zur 12. SSW.
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13 Zusammenfassung

Der Jahresbericht des Bundeslandes Sachsen-Anhalt zur
Haufigkeit von congenitalen Fehlbildungen und Anoma-
lien sowie genetisch bedingten Erkrankungen basiert auf
den dem Fehlbildungsmonitoring mitgeteilten Daten von
2007 bis 2019. Die landesweit flachendeckenden Fehl-
bildungsdaten werden bewertet, kategorisiert und zu-
sammen mit den offiziellen Geburtenzahlen des Statis-
tischen Landesamt Sachsen-Anhalt populationsbezogen
statistisch ausgewertet. Den berechneten Pravalenzen
der Indikatorfehlbildungen werden zum Vergleich die
von EUROCAT angegebenen europaweiten Pravalenzen
gegenlibergestellt. Daten aus Deutschland gibt es aktuell
in keinem anderen Bundesland.

Nach einem Zwischenhoch der Zahl der Geburten in
Sachsen-Anhalt im Jahr 2016 (18.092) sind die vom Sta-
tistischen Landesamt angegeben Geburtenzahlen riick-
laufig. Im Jahr 2019 wurden nur 16.618 lebend gebo-
rene Kinder registriert, weniger als im Durchschnitt der
Jahre 2007-2018 (17.322,3).

Laut dem Statistischen Landesamt wurden im Jahr 2019
99 Kinder tot geboren. Auf 168 Lebendgeburten kam in
diesem Jahr eine Totgeburt. Im Berichtszeitraum (2007-
2018) lag das Verhdltnis bei einer Totgeburt zu 250
Lebendgeburten. Ein Einfluss des verdanderten §31 PStV
von 2018 ist anzunehmen.

In Deutschland wurden nach Angaben des Statistischen
Bundesamtes (Destatis) im Jahr 2019 778.090 Kinder le-
bend geboren, etwas weniger als im Jahr 2018 (787.523).
Etwa 2,1 % aller Neugeborenen Deutschlands kommen
aus dem Bundesland Sachsen-Anhalt.

Neben den Daten der Lebend- und Totgeburten sind
Daten von 63 medizinisch induzierten Aborten und 16
Spontanaborten ab der 16. SSW Teil der Auswertungen,
die dem Jahresbericht zugrunde liegen. Die Analysen im
Bericht beziehen sich auf eine Gesamtzahl von 16.717
Geburten im Jahr 2019 (Kapitel 2).

Von grofien Fehlbildungen waren im Jahr 2019 581 Kin-
der/Feten (3,48 % aller Geburten) betroffen. Nachdem
die Fehlbildungsrate drei Jahre Uber der Basispravalenz
(2007-2018: 3,63 %, Kl 3,55 bis 3,71 %) lag, ergab sich
fir 2019 eine Pravalenz etwas unter dem Konfidenzin-
tervall der Basispravalenz. Im Jahr 2019 wurden 514 der
Kinder/Feten mit groRen Fehlbildungen lebend geboren.
Davon verstarben im ersten Lebensjahr 18 Kinder (3,5 %).
Die induzierten Aborte nehmen 2019 mit 10,3 % einen
Anteil an allen Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen
im Ublichen Bereich ein (Kapitel 6).

Kontinuierlich, so auch 2019, sind die beiden Herzfehlbil-
dungen VSD und ASD die haufigsten Einzeldiagnosen.
Der ASD wurde 2019 bei 1,13 % aller Geburten haufiger
als normal und der VSD bei 0,51 % der Geburten in ib-
licher Haufigkeit entdeckt. Die dilatative Uropathie IL.-IV.
Grades/Ureterocele, der Horverlust und der KlumpfuB,
im Haufigkeitsranking folgend, zeigten sich im Erwar-
tungsbereich (Kapitel 9).

Zum Geburtsjahr 2019 wiesen 201 Kinder/Feten eine
der 37 eindeutig definierten Indikatorfehlbildungen

auf (Kapitel 10). Eine hohere Pravalenz als die jeweilige
Basispravalenz ergaben sich bei Microtie/Anotie und
Linksherzhypoplasie-Syndrom. Niedrigere Pravalenzen
wurden bei Microcephalie, Arhincephalie/Holoprosen-
cephalie, Aortenisthmusstenose, Oesophagusatresie/-ste-
nose/-fistel, Rectum- und Analatresie/-stenose, Hypospa-
die, Epispadie, indifferentem Geschlecht, Potter-Sequenz,
Zystennieren, Ekstrophie der Harnblase, prdaxialer Po-
lydactylie, Reduktionsfehlbildungen der Extremititen,
Omphalocele, Gastroschisis, Prune-belly-Sequenz und
Down-Syndrom bestimmt.

Zum Geburtsjahr 2019 erhielt das Fehlbildungsmonito-
ring 60 Meldungen zu fehlbildungsbedingten Abortin-
duktionen. Die Schwangerschaften wurden im Mittel mit
18,8 SSW abgebrochen. Im Durchschnitt am spatesten
wurde die Schwangerschaft bei Feten mit multiplen Ano-
malien und sonstigen Fehlbildungen (30,0 %) mit 20,2
SSW terminiert. Bei Feten mit Chromosomenaberrationen
(50,0 %) erfolgte die Abruptio mit durchschnittlich 18,3
SSW und bei ZNS-Fehlbildung (20,0 %) mit durchschnitt-
lich 17,7 SSW (Kapitel 12).

Genetisch bedingte/mitbedingte Erkrankungen und
Mikrodeletionen wurden zum Geburtsjahr 2019 bei 29
Kindern/Feten festgestellt. Bei acht Kindern/Feten zeigte
sich eine Sequenz, Assoziation oder ein Komplex. Un-
ter einer Fetopathie litten fiinf Kinder, drei Kinder/Feten
waren von einer congenitalen Infektion betroffen. Von
den 49 Kindern/Feten mit einer Chromosomenaberrati-
on bestand bei Uiber der Halfte ein Down-Syndrom (27 x)
(Kapitel 11).

Am Beispiel der Balkenfehlbildungen Agenesie und Hypo-
plasie des Corpus Callosum gibt das Kapitel 14.1 Infor-
mationen zu Entstehung, moglichen Ursachen, Haufig-
keit und pranataler Diagnostik von ZNS-Fehlbildungen.
Dargestellt und diskutiert werden die Pravalenzen in
Sachsen-Anhalt (2000-2019) und europaweit. Auf das
sehr aktuelle Thema COVID-19 und das Infektionsrisiko
fur Schwangere wird im Kapitel 14.2 eingegangen.

Fir den Geburtsjahrgang 2019 gingen im Fehlbildungs-
monitoring 1.898 Meldungen zu 1.738 Kindern/Feten
ein. Bei 581 Kindern/Feten wurde mindestens eine gro-
Re Fehlbildung beschrieben, weitere 268 Kinder/Feten
wiesen kleine Fehlbildungen oder Anomalien auf. Neben
den Daten von Kindern/Feten mit angeborenen Fehlbil-
dungen oder Anomalien sowie genetisch bedingten Er-
krankungen sind Daten von Kindern ohne Fehlbildungen
wichtig, da Risiken in wissenschaftlich fundierten Aus-
wertungen nur im Vergleich abgeschatzt werden kénnen.

Durch Mithilfe vieler seit Jahren engagierter Kollegen aus
verschiedenen medizinischen Einrichtungen, die angebo-
rene Fehlbildungen melden, wurde die solide Datenbasis
geschaffen, auf deren Grundlage auch der Jahresbericht
2019 erarbeitet werden konnte.

Wir bedanken uns daher, im Vertrauen auf eine
weitere gute Zusammenarbeit, bei allen unseren Ein-
sendern sehr herzlich und freuen uns auf die Fort-
setzung der interdisziplindren Kooperation!
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14. Themen im Fokus

14.1 Pranataldiagnostik und ZNS-Fehlbildungen

Fehlbildungen des zentralen Nervensystems (ZNS) sind
aufgrund ihrer hohen klinischen Relevanz Gegenstand
zahlreicher wissenschaftlicher Analysen und Veroffent-
lichungen und zdhlen zu den groRen Fehlbildungen.
Die ZNS-Fehlbildungen umfassen eine grofRe Bandbreite
an bekannten Krankheitsbildern. Der Anteil, der tber
die pranatale Diagnostik festgestellt wird, ist dabei sehr
groR [1].

Die Diagnose einer strukturellen oder funktionellen
Anomalie ist zu jedem Zeitpunkt der Schwangerschaft
hochst beunruhigend fiir die werdenden Eltern, aber
nicht wenige, wie zum Beispiel die strukturellen Anoma-
lien des Balkens (Corpus callosum), werden erst im Ver-
lauf der kindlichen Entwicklung oder als Nebenbefund
bei einer bildgebenden Diagnostik des ZNS zu einem
spdteren Zeitpunkt detektiert. Ein postnatales Schadel-
sonografie-Screening zum Zeitpunkt der U1/U2 hat sich
nicht flachendeckend durchgesetzt.

Balkenfehlbildungen

Entstehung:

Das Corpus callosum ist die etwa 190 Millionen Axone
starke Verbindung beider Hirnhalften. Es entwickelt sich
beim Menschen in der 7. Schwangerschaftswoche (SSW)
[2] mit der Verdickung des dorsalen Anteils der Lami-
na terminalis, spater auch Lamina reuniens genannt [3,
4]. In der 12. SSW kreuzen im Bereich des primordialen
Hippocampus erste Fasern. Axone beginnen die Mittel-
linie zu queren und es entstehen von ventral die Meninx
primitiva, die Commissura anterior, der Balken und die
Commissura posterior. Der Prozess wird durch Axonin-I
und Zelladhasionsmolekiile befordert [3].

Sich in beide Richtungen verbreiternd bilden sich der an-
teriore Bereich des Balkens bis zur 14.-15. SSW und der
posteriore Anteil bis zur 18.-19. SSW aus. Die Reifung des
Corpus callosum bedarf Zeit. Mit der Myelinisierung im
4. Lebensmonat verbinden sich die Hirnhalften und um
das 11. Lebensjahr sind 90 % der Fasern ausgerichtet, mit
dem 20. Lebensjahr etwa 90 % der Fasern myelinisiert [4].

Funktion:

Transfer und Koordination von Informationen zur jeweils
anderen GroRhirnhemisphare erfolgen tber die Fasern
des Balkens [5]. Sie haben mehrheitlich exzitatorische, In-
formationen integrierende, aber auch inhibitorische Auf-
gaben. Je nach Qualitat der Nervenfaser und Lokalisation
des Ubertritts werden Informationen zur sensorischen
Integration, der motorischen und visuellen Informations-
verarbeitung und hoéhere kognitive Funktionen, sprach-
liche Anforderungen oder Sprachverarbeitung Uber die
kreuzenden Fasern vermittelt [6].

Abb. 49: Querschnitt Gehirn (eigene Darstellung)

Aufbau und Ausrichtung:

Die Fasern im Corpus callosum zeigen eine topographi-
sche Organisation. Anatomisch sind von ventral nach
dorsal Genus, Truncus, (Isthmus), Splenum und Rostrum
zu benennen. Die strukturellen Anomalien des Balkens
haben eine Markerfunktion, da sich diese aus den vier
groRen Bereichen bestehende Verbindung der beiden
GroRhirnhalften nicht losgelost von weiteren Entwick-
lungsschritten des Gehirns ausbildet. Beim Erkennen ei-
ner Fehlbildung in diesem Bereich, sollte nach weiteren
Anlagestérungen gesucht werden. Eine zeitliche Einord-
nung des Stoérungszeitpunktes ist dann moglich [3].

Storungen und Haufigkeiten:

Ein Teil der Fehlbildungen des ZNS (definiert im Abschnitt
QO04. der ICD-10 WHO als ,Sonstige angeborene Fehlbil-
dungen des Gehirns“) werden aus den EUROCAT-Daten
fur den Zeitraum 2005 bis 2014 mit einer Pravalenz
von 9,8 pro 10.000 Geburten berechnet. Dazu wurden
die Daten von 29 Fehlbildungsregistern aus 15 europai-
schen Landern mit jahrlich ca. 1,7 Millionen Geburten (das
umfasst 29 % der Geburtspopulation der Europaischen
Union) ausgewertet. Europaweit sind deutliche Schwan-
kungen der Pravalenz der zusammengestellten ZNS-Fehl-
bildungen, abhidngig vom Anteil der pranatal diagnosti-
ziert werden kann, erfasst worden [7].

Ein Teil der Fehlbildungen des ZNS (definiert im Abschnitt
QO04. der ICD-10 WHO als ,Sonstige angeborene Fehlbil-
dungen des Gehirns“) werden aus den EUROCAT-Daten
fur den Zeitraum 2005 bis 2014 mit einer Pravalenz von
9,8 pro 10.000 Geburten berechnet. Die Agenesie des
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Corpus callosum wird in anderen Kohorten auch mit
einer Pravalenz von 1,8-2,5 pro 10.000 Geburten be-
schrieben. Unter den Patienten mit einer neurologischen
Entwicklungsstorung findet sich eine Corpus callosum
Agenesie bei 230-600 pro 10.000 Kindern [8].

Grundsatzlich sind bei einer nicht gestorten Anlage zum
Zeitpunkt der Geburt alle Fasern des Corpus callosum
vorhanden. Anlagestérungen kénnen von dem totalen
Fehlen, der Agenesie des Corpus callosum, einer Hypo-
plasie mit topographisch regelrechter Formierung, aber
dinnerer Auspragung und der Dsygenesie/partiellen
Agenesie des Corpus callosum bis zu dem Fehlen ein-
zelner Anteile reichen. Hyperplasien werden ebenfalls
detektiert und entstehen durch postnatale Synapsenele-
minierung [4, 6].

Begleitfehlbildungen und Syndrome:

Begleitende extrazerebrale Anomalien zeigen 81 % der
Betroffenen in folgenden Organsystemen: im Bereich der
Augen (z. B. Hypertelorismus), des Herzkreislaufsystem,
des Magen-Darmtraktes, der Muskeln, der ableitenden
Harnwege sowie Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalten [4, 6].
Zusatzliche Fehlbildungen des Nervensystems werden
bei Betroffenen mit Balkenanomalien in 46-83 % der Falle
festgestellt [4]. Uber 200 syndromale Erkrankungen wei-
sen auch Balkenanomalien auf [9].

Ursachen:

Genetische Faktoren werden in der Mehrzahl als ursach-
lich angenommen (30-45 % der Félle), dabei sind alle
Erbgdnge eingeschlossen. Die Rate der Balkenfehlbildun-
gen verbunden mit chromosomalen Anomalien betragt
bis 10 % und fiir 20-35 % werden genetische Syndrome
beschrieben [4, 10]. Mit steigendem miuitterlichen Alter
werden hohere Pravalenzen fir eine Balkenagenesie
genetischer Ursache gemeldet [6]. Weitere externe Fak-
toren, die zur Entstehung beitragen, konnen die fetale
Alkohlexposition (fetales Alkoholsyndrom: Pravalenz fiir
Balkenagenesie 6,8 %) und prdnatale Infektionen sein,
vaskuldre pranatale Prozesse beeinflussen die Balkenaus-
bildung zusatzlich (primar oder sekundar) [4].

Diagnostik:

Die pranatale Darstellung des Corpus callosum wird laut
den Richtlinien des Gemeinsamen Bundesausschusses
(G-BA) zum 2. Screening nach den Mutterschaftsrichtlini-
en (Biometrie mit fetaler Morphologie) derzeit in Deutsch-
land in der 18.4+0 bis zur 21.+6 SSW angeboten [11].

Die pranatale sonografische Diagnose der Agenesie des
Balkens ist aber schwierig. In fachkundiger Hand kann
bei einer neurosonografischen Untersuchung in der

Mehrzahl der Félle ein vollstdndiges Fehlen des Balkens
bereits bei dem 2. Screening diagnostiziert werden, aber
eine genaue Beschreibung maoglicher Anlagedefekte
kann sonografisch erschwert sein. Diese lassen sich dann
durch ein fetales MRT besser abgrenzen, insbesondere
zusatzliche periphere Defekte des ZNS lassen sich damit
besser darstellen [12].

Dennoch ist bei der Standarduntersuchung im pranata-
len Ultraschall einer Schwangerschaft ohne Risikokons-
tellation eine Visualisierung des Balkens nicht erforder-
lich und die Erkrankung kann nur bei Vorliegen indirekter
Befunde vermutet werden (Ventrikulomegalie oder einer
fehlenden Visualisierung des Cavum septi pellucidi) [13].

Die dringendste Frage der werdenden Eltern ist verbun-
den mit der Prognose, wenn pradnatal Auffalligkeiten ge-
sehen wurden. Dazu liefert die fetale MRT-Darstellung oft
zusatzliche Informationen. Es muss eine moglichst prazi-
se Beschreibung der Anlagestérung erreicht werden, um
eine Aussage zum Risiko einer postnatalen Entwicklungs-
storung machen zu koénnen [12].

Die fetale MRT-Untersuchung ermdglicht die direkte Vi-
sualisierung des Corpus callosum. Dies ist wichtig, da
die Diagnose der Agenesie des Corpus callosums mittels
Ultraschall in Studien mit einer falsch-positiven Rate zwi-
schen 0 % und 20 % assoziiert war [14, 15].

Die Assoziation von einer Balkenagenesie mit anderen
zerebralen Anomalien erhoht die Wahrscheinlichkeit ei-
ner spateren neurologischen Beeintrachtigung; daher
sollte die fetale MRT-Untersuchung als Ergdanzung auch
Teil der pranatalen Beurteilung sein, insbesondere bei
Feten mit scheinbar isolierter Corpus callosum Agenesie.

Prognose:

Pranatale Aussagen zur Prognose bleiben schwierig.
Neuere Studien deuten darauf hin, dass Chromoso-
menanomalien in Fallen isolierter Balkenhypoplasie und
-Agenesie selten sind. Dennoch zeigen postnatale Fol-
low-up-Studien, dass etwa 15 % der Fille, die pranatal als
isoliert betrachtet wurden, nach der Geburt assoziierte
Anomalien aufwiesen.

Das Ergebnis der neurologischen Entwicklung bei iso-
lierter Balkenagenesie wurde kiirzlich in einer systema-
tischen Ubersicht untersucht und die Ergebnisse deuten
in etwa 65-75 % der Falle auf eine altersgerechte Entwick-
lung hin. Die Ergebnisse miissen aber vor dem Hinter-
grund der verschiedenen Einschrankungen bestehender
Studien hinsichtlich des Studiendesigns, der Selektions-
verzerrung, der unterschiedlichen Definitionen und Bild-
gebungsprotokolle, der Verzerrung bei der Feststellung
und des Fehlens von Kontrollgruppen betrachtet werden.
Diese Unsicherheiten bedeuten, dass die pranatale Be-
ratung sehr schwierig ist und weitere grofRe prospektive
Studien erforderlich sind [13].
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Abb. 50: Pravalenz der Corpus callosum Agenesie und Hypoplasie

Daten Fehlbildungsmonitoring, Geburtsjahrgange 2000 bis 2019 (mit insgesamt 438.659 Geburten in der Erfassungsregion)

Abbildung 51 zeigt die Daten des Fehlbildungsmonito-
ring Sachsen-Anhalt der Jahre 2000 bis 2019. Es konnten
166 Fille, die bis zum Ende des 1. Lebensjahres diagnos-
tiziert wurden, in die Auswertung eingeschlossen wer-
den. Es wurden alle Schwangerschaftsausgange (Lebend-
geburten, Totgeburten, Spontanaborte ab der 16. SSW,
induzierte Aborte nach pranataler Diagnose aller SSW) in
die Analyse miteinbezogen.

Die Schwangerschaftsausgange bei angeborenen Fehlbil-
dungen des Corpus callosum werden in Abbildung 52
dargestellt (Daten Fehlbildungsmonitoring, Geburtsjahr-
gange 2000 bis 2019).

2%

Spontanaborte 1%

Totgeburten

Abb. 51: Schwangerschaftsausgang bei angeborenen Fehlbildun-
gen des Corpus callosum
(Q 04.0 inkl. Agenesie des Corpus callosum)

Trotz dhnlicher Anlagestérungen des Corpus callosum,
kann die klinische Ausprdagung der neurologischen Ent-
wicklungsstorungen deutlich variieren. Ahnlichkeiten bis
zur identischen Uberlappung der klinischen Symptoma-
tik wird bei der Agenesie und Hypoplasie/Dysgenesie
gesehen [10].

Die isolierte Corpus callosum Agenesie scheint bei
75 % der Betroffen keinen Einfluss auf die Entwick-
lung zu haben. Bei 12 % treten jedoch unterschiedliche
neurologische Defizite/Entwicklungsverzogerungen auf,
15 % zeigen dabei sogar schwere Beeintrachtigungen.
Palmer und Mowat weisen darauf hin, dass noch unklar
ist, wieso ein totales oder partiales Fehlen dhnliche klini-
sche Bilder verursachen kann und sehen in neuronaler
Plastizitdt, genetischem Hintergrund, entwicklungsbe-
dingten Stérungen und Begleiterkrankungen einen még-
lichen Einfluss [6].

Betroffene Kinder mit Corpus callosum Agenesie kon-
nen Defizite in den hoheren Sprachfunktionen, der
komplexen Verarbeitung von Informationen, komple-
xen Aufmerksamkeit, Merkfahigkeit und in ihren mathe-
matischen Fahigkeiten zeigen. Es kann eine Epilepsie
auftreten. Besonders soziale Interaktionen bereiten den
Patienten dann Probleme, bis hin zu Verhaltensweisen
aus dem Autismus-Spektrum werden beschrieben, sowie
Schizophrenien und Aufmerksamkeitsstérungen (ADHS)
[6, 10]. Das beim kompletten Fehlen des Corpus callosum
oft vorhandene Probstbilindel (atypische Faserbiindel,
parallel zum Interhemispharenspalt verlaufend) scheint
kompensatorisch Verbindungen zur anderen Hirnhdlfte
zu schaffen, je mehr, desto besser gelingt dem Patienten
die soziale Integration [4].
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In der Tabelle auf Seite 78 wird die Datenanalyse fiir alle
Falle ,sonstiger angeborene Fehlbildungen des Gehirns*,
die im Kapitel Q04 (ICD-10, International Classification
of Diseases, 10th Revision) kodiert werden, dargestellt.
Es erfolgte die Datenauswertung aus 29 EUROCAT-Fehl-
bildungsregistern mit insgesamt 1,7 Millionen Geburten
(Uberblick tiber 29 % der Geburten in der europaischen
Union) der Geburtsjahrgange 2005-2014.

Insgesamt wurden 4.927 Fdlle mit einer cerebralen
Fehlbildung, die bis zum Ende des 1. Lebensjahres dia-
gnostiziert wurde, analysiert. Es wurden alle Schwanger-
schaftsausgange in diese Analyse mit eingeschlossen
(Lebendgeburten, Totgeburten, Spontanaborte ab der
20. SSW, induzierte Aborte nach pranataler Diagnose al-
ler SSW).
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14.2 COVID-19 Infektionsrisiko fiir Schwangere

© Gerd Altmann auf Pixabay
https://pixabay.com/de/illustrations/corona-coronavirus-virus-covid-19-4959447

Wir verstehen, dass es eine dngstliche Zeit ist, wenn je-
mand im Gesundheitswesen arbeitet und schwanger
ist. Nach unserem besten Wissen sind schwangere An-
gehorige der Gesundheitsberufe nicht anfalliger fir das
Virus oder seine Komplikationen als ihre nicht schwan-
geren Kolleginnen oder Kollegen [1]. Die Weltgesund-
heitsorganisation (WHO) [2], das European Centre for
Disease Prevention and Control (ECDC) [3] und das Ro-
bert Koch-Institut (RKI) in Deutschland [4] kommen in
der Risikoeinschatzung Ubereinstimmend dazu, dass
schwangere Frauen keinem hoheren Risiko beziiglich
COVID-19 Infektion ausgesetzt sind. Es gelten die allge-
meinen MaRnahmen zur Infektionsvermeidung und die
aktuell gultigen Empfehlungen des RKI unter ,Pravention
und Management in Einrichtungen des Gesundheitswe-
sens” (https://www.rki.de/DE/Content/InfAZ/N/Neuarti-
ges_Coronavirus/nCoV.html).

Das Auftreten von SARS-CoV-2 als neue Infektion ab Ende
Dezember 2019 und deren Ausbreitung zur Pandemie
stellt das Gesundheitswesen weltweit vor einzigartige He-
rausforderungen. Die Infektion macht auch vor Schwan-
geren und Neugeborenen nicht halt. Aus der Embryo-
logie ist bekannt, dass das erste Trimester das groRte
Risiko fiir Fehlgeburt und fetale Entwicklungsanomalien
birgt. Im spaten zweiten und dritten Trimester besteht
eine erhohte Wahrscheinlichkeit fir die Entwicklung mut-
terlicher Erkrankungen, wie Schwangerschaftsdiabetes
und Bluthochdruck, die zur miitterlichen Morbiditat und
Friihgeburtlichkeit beitragen konnen [1, 5].

Es gibt aus den bisher vorliegenden Daten keinen siche-
ren Hinweis auf eine vertikale Transmission (intrauteri-
ne transplazentare, peripartale oder durch Muttermilch
Ubertragene Infektion) des SARS-CoV-2 Virus [6]. Von
der Neonatologie des Wuhan-Universitatsklinikums (VR
China) wird von zehn Neugeborenen (einmal Zwillings-
schwangerschaft) berichtet. Unter diesen neun schwan-
geren Frauen mit bestatigter 2019-nCoV-Infektion traten
in vier Fallen klinische Symptome vor der Entbindung,
in zwei Fallen am Tag der Entbindung und in drei Fallen
nach der Entbindung auf. Bei den Neugeborenen wird
von ,schweren Erkrankungen®“ berichtet (Atemnot (6 x),
Pneumothorax (1 x), Blutung (2 x), Wachstumsretardie-
rung (2 x), Frithgeburt (6 x) und einmal Tod) [7]. In einer
anderen retrospektiven Beobachtung wurde iber neun
Neugeborene berichtet, die besser abschnitten. Darunter
waren vier Frithgeborene und zwei Kinder, die mit mit
einer Wachstumsretardierung auffielen. Alle hatten Sau-
erstoffbedarf und erhielten Antibiotika [8]. Es ist jedoch
nicht klar, ob diese Erkrankungen mit der Infektion der
Mutter zusammenhingen oder eine vertikale Ubertra-
gung des Virus in der Schwangerschaft moglich ist.

Es gibt noch keine epidemiologischen Daten aus Europa
zur SARS-CoV-2 Exposition in der Frithschwangerschaft,
aber mit einer méglichen vertikalen Ubertragung kénnte
die Exposition in der Friihschwangerschaft ein Problem
darstellen.
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Es besteht nach den bislang vorliegenden Metaanalysen
das Risiko einer Einschrankung des fetalen Wachstums
(Wachstumsretardierung) oder einer Frithgeburtlichkeit
(Raten zwischen 15-39%), wenn die Schwangere an einer
COVID-19 Infektion schwer erkrankte [1, 9, 10].

Die Handlungsempfehlungen der Deutschen Gesellschaft
fur Perinatale Medizin zu Schwangerschaft, Geburt und
Wochenbett sind im Juni erneuert worden und nehmen
explizit Stellung, dass bei SARS-CoV-2-positiven Mittern

ein Stillen ermdglicht werden soll. In Abbildung 53 ist der
Krankheitsverlauf im Verhaltnis zum Antikorpernachweis
dargestellt. Einzelne Falle von Virus-Nachweisen in der
Muttermilch Uberwiegen nicht die zahlreichen Vorteile
des Stillens (zusatzlicher passiver Immunschutz mog-
lich). Um das Risiko einer horizontalen Ubertragung im
Rahmen des Stillens zu minimieren werden entsprechen-
de spezielle Hygieneregeln und -maRnahmen empfohlen
[10].

Abb. 52: Krankheitsverlauf in Korrelation zu PCR (Polymerasekettenreaktion) und Ig(lmmunglobulin)-Serologie

aus Hagenbeck et al. 2020 [9]
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15 Projekte des Fehlbildungsmonitoring 2019

Im Rahmen der kontinuierlichen Fehlbildungserfassung
besteht die Aufgabe des Fehlbildungsmonitoring darin,
die von den medizinischen Einrichtungen in Sachsen-
Anhalt (bermittelten Informationen zu angeborenen
Fehlbildungen systematisch auszuwerten und die Ergeb-
nisse in Form des vorliegenden Jahresberichtes darzu-
stellen.

Das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt kooperiert
auf europdischer Ebene mit EUROCAT und EUROmediCAT
sowie auf internationaler Ebene mit dem ICBDSR (WHO-
assoziiert).

Promotionen

Im Jahr 2019 wurden in Zusammenarbeit mit dem Fehl-
bildungsmonitoring Sachsen-Anhalt folgende Disserta-
tionen erfolgreich abgeschlossen:
- Dr. med. Severine Klyukin
Untersuchung zum Schwangerschaftsausgang bei
maternaler neuropsychiatrischer Erkrankung oder
stoffgebundener Suchterkrankung
- Dr. med. Chantal Neusel
Kraniosynostosen in Sachsen-Anhalt: Ergebnisse
einer multizentrischen Untersuchung zu klinischen
und epidemiologischen Aspekten
- Dr. med. Hannah Greye
CMV-Primdrinfektion und kongenitale CMV-
Infektion in Sachsen-Anhalt

Eine weitere Promotion wurde im Jahr 2019 von Lara

Stidekum eingereicht und 2020 erfolgreich verteidigt:

- Die Bedeutung neurologischer, psychiatrischer und
Suchterkrankungen fiir den Schwangerschaftsausgang:

Publikationen

Das Fehlbildungsmonitoring war an folgenden Publika-

tionen zu verschiedenen Themen im Jahr 2019 beteiligt:

- Bakker MK, Bergman JEH, Krikov S, Amar E, Cocchi
G, Cragan J, Walle HEK de, Gatt M, Groisman B, Liu S,
Nembhard WN, Pierini A, Rissmann A, Chidambarat-
hanu S, Sipek A, Szabova E, Tagliabue G, Tucker D,
Mastroiacovo P, Botto LD.
Prenatal diagnosis and prevalence of critical conge-
nital heart defects. An international retrospective co-
hort study. BMJ open 2019; 9(7): e028139

- Bakker MK, Kancherla V, Canfield MA, Bermejo-San-
chez E, Cragan JD, Dastgiri S, Walle HEK de, Feldkamp
ML, Groisman B, Gatt M, Hurtado-Villa P, Kallen K,
Landau D, Lelong N, Lopez Camelo JS, Martinez L,
Morgan M, Mutchinick OM, Nembhard WN, Pierini A,
Rissmann A, Sipek A, Szabova E, Tagliabue G, Wer-
telecki W, Zarante |, Mastroiacovo P.
Analysis of Mortality among Neonates and Children
with Spina Bifida. An International Registry-Based
Study, 2001-2012. Paediatr Perinat Epidemiol 2019;
33(6): 436-448

- Cleary B, Loane M, Addor M-C, Barisic I, Walle HEK de,
Matias Dias C, Gatt M, Klungsoyr K, McDonnell B, Ne-
ville A, Pierini A, Rissmann A, Tucker DF, Zurriaga O,
Dolk H.
Methadone, Pierre Robin sequence and other conge-
nital anomalies. Case-control study. Archives of disea-
se in childhood. Fetal and neonatal edition. Epub 2019

Im Folgenden mochten wir Ihnen deshalb Informationen
Uber unsere Aktivitaten und Tatigkeitsschwerpunkte im
Jahr 2019 geben und die Ergebnisse der wissenschaftli-
chen Begleitprojekte darstellen.

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

www.angeborene-fehlbildungen.com

Fall-Kontroll-Studie der Geburtsjahrgange 2010-2013
an der St. Barbara-Elisabeth Klinik in Halle

Folgende Promotionsthemen wurden ebenfalls im Jahr

2019 bearbeitet und laufen weiter (Arbeitstitel):

- Fragiles-X-Syndrom im nérdlichen Sachsen-Anhalt

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

- Outcome von Trisomie 21 in Sachsen-Anhalt

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

- Untersuchung zur Fehlbildungspravention durch pe-
rikonzeptionelle Folsdureeinnahme. Kenntnisstand
und Einnahmepraxis von Wochnerinnen in Magde-
burg

- Infektionen in der Schwangerschaft

- Coi A, Santoro M, Garne E, Pierini A, Addor M-C, Ales-
sandri J-L, Bergman JEH, Bianchi F, Boban L, Braz P,
Cavero-Carbonell C, Gatt M, Haeusler M, Klungsayr
K, Kurinczuk JJ, Lanzoni M, Lelong N, Luyt K, Moko-
roa O, Mullaney C, Nelen V, Neville AJ, O‘Mahony MT,
Perthus I, Rankin J, Rissmann A, Rouget F, Schaub B,
Tucker D, Wellesley D, Wisniewska K, Zymak-Zakutnia
N, Barisic I.

Epidemiology of achondroplasia. A population-based
study in Europe. Am. J. Med. Genet. A 2019; 179(9):
1791-1798

- Goel N, Morris JK, Tucker D, Walle HEK de, Bakker MK,
Kancherla V, Marengo L, Canfield MA, Kallen K, Le-
long N, Camelo JL, Stallings EB, Jones AM, Nance A,
Huynh M-P, Martinez-Fernandez M-L, Sipek A, Pierini
A, Nembhard WN, Goetz D, Rissmann A, Groisman
B, Luna-Munoz L, Szabova E, Lapchenko S, Zarante |,
Hurtado-Villa P, Martinez LE, Tagliabue G, Landau D,
Gatt M, Dastgiri S, Morgan M.

Trisomy 13 and 18-Prevalence and mortality-A mul-
ti-registry population based analysis. Am. J. Med. Ge-
net. A 2019; 179(12): 2382-2392

- Hoffmann J.

Ethische Entscheidungen am Lebensanfang. Arzte-
blatt Sachsen-Anhalt 2019; 30(7/8): 20-21

- Hoffmann J.

Mortalitatim ZusammenhangmitangeborenenFehlbil-
dungen. Arzteblatt Sachsen-Anhalt 2019; 30(1/2): 13-14
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Kause F, Zhang R, Ludwig M, Schmiedeke E, Riss-
mann A, Thiele H, Altmueller J, Herms S, Hilger AC,
Hildebrandt F, Reutter H. HSPAG.

A new autosomal recessive candidate gene for the
VATER/VACTERL malformation spectrum. Birth De-
fects Res A Clin Mol Teratol 2019; 111(10): 591-597
Kohn A.

Keine erhohte Anzahl an Handfehlbildungen in Sach-
sen-Anhalt. Arzteblatt Sachsen-Anhalt 2019; 30(11):
18-19

Morris JK, Wellesley DG, Barisic I, Addor M-C, Bergman
JEH, Braz P, Cavero-Carbonell C, Draper ES, Gatt M,
Haeusler M, Klungsoyr K, Kurinczuk JJ, Lelong N, Luyt
K, Lynch C, O‘'Mahony MT, Mokoroa O, Nelen V, Ne-
ville AJ, Pierini A, Randrianaivo H, Rankin J, Rissmann
A, Rouget F, Schaub B, Tucker DF, Verellen-Dumoulin
C, Wiesel A, Zymak-Zakutnia N, Lanzoni M, Garne E.
Epidemiology of congenital cerebral anomalies in Eu-
rope. A multicentre, population-based EUROCAT stu-
dy. Arch Dis Child 2019; 104(12): 1181-2287
Rissmann A, Koehn A, Loderstedt M, Schwemmle C,
Goetze G, Bartel S, Plontke SK, Langer J, Begall K, Ma-
tulat P, Roehl F-W, Vorwerk U.

Erratum to ,Population-based cross-sectional study to
assess newborn hearing screening program in Cen-
tral Germany* Int. J. Pediatr. Otorhinolaryngol., 107
(2018) 110-120. Int J Pediatr Otorhinolaryngol 2019;
119:193

Santoro M, Coi A, Barisic I, Garne E, Addor M-C, Berg-
man JEH, Bianchi F, Boban L, Braz P, Cavero-Carbo-
nell C, Gatt M, Haeusler M, Kinsner-Ovaskainen A,
Klungseyr K, Kurinczuk JJ, Lelong N, Luyt K, Mater-
na-Kiryluk A, Mokoroa O, Mullaney C, Nelen V, Neville
AJ, O'Mahony MT, Perthus |, Randrianaivo H, Rankin J,
Rissmann A, Rouget F, Schaub B, Tucker D, Wellesley
D, Yevtushok L, Pierini A.

Epidemiology of Dandy-Walker Malformation in Eu-
rope. A EUROCAT Population-Based Registry Study.
Neuroepidemiology 2019; 53(3-4): 169-179
Siidekum L, Redlich A, Radusch A, Seeger S, Kropf S,
Zhou L, Costa S-D, Jorch G, Rissmann A.

The impact of neuropsychiatric disease on fetal
growth. A case-control study. Archives of Gynecology
and Obstetrics 2019; 300(6): 1591-1600

Vortrage/Poster

Im Jahr 2019 wurden von den Mitarbeiterinnen des Fehl-
bildungsmonitoring verschiedene Vortrage im Rahmen
von Fortbildungen oder Kongressen gehalten:

07.05.2019:

»Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt”
Registertage 2019, Berlin

10.05.2019:

»Fehlbildungen”

Vorlesung Padiatrie, Medizinische Fakultat der
Otto-von-Guericke-Universitat Magdeburg

van de Putte R, van Rooij IALM, Marcelis CLM, Guo
M, Brunner HG, Addor M-C, Cavero-Carbonell C, Dias
CM, Draper ES, Etxebarriarteun L, Gatt M, Haeusler
M, Khoshnood B, Klungsoyr K, Kurinczuk ]JJ, Lanzo-
ni M, Latos-Bielenska A, Luyt K, O‘Mahony MT, Miller
N, Mullaney C, Nelen V, Neville AJ, Perthus I, Pierini
A, Randrianaivo H, Rankin J, Rissmann A, Rouget F,
Schaub B, Tucker D, Wellesley D, Wiesel A, Zymak-Za-
kutnia N, Loane M, Barisic I, Walle HEK de, Roeleveld
N, Bergman JEH.

Spectrum of congenital anomalies among VACTERL
cases. A EUROCAT population-based study. Pediatr.
Res 2019: 1-9. Epub 2019

Yu X, Nassar N, Mastroiacovo P, Canfield M, Groisman
B, Bermejo-Sanchez E, Ritvanen A, Kiuru-Kuhlefelt S,
Benavides A, Sipek A, Pierini A, Bianchi F, Kallén K,
Gatt M, Morgan M, Tucker D, Canessa MA, Gajardo
R, Mutchinick OM, Szabova E, Csaky-Szunyogh M,
Tagliabue G, Cragan JD, Nembhard WN, Rissmann
A, Goetz D, Bower C, Baynam G, Lowry RB, Leon JA,
Luo W, Rouleau J, Zarante |, Fernandez N, Amar E, Da-
stgiri S, Contiero P, Martinez-de-Villarreal LE, Borman
B, Bergman JEH, Walle HEK de, Hobbs CA, Nance AE,
Agopian AJ.

Hypospadias Prevalence and Trends in International
Birth Defect Surveillance Systems, 1980-2010. Eur Urol
2019; 76(4): 482-490

Wang H, Barisic I, Loane M, Addor M-C, Bailey LM,
Gatt M, Klungsoyr K, Mokoroa O, Nelen V, Neville AJ,
O‘Mahony M, Pierini A, Rissmann A, Verellen-Du-
moulin C, Walle HEKd, Wiesel A, Wisniewska K, Berg,
Lolkje T.W. de Jong-van den, Dolk H, Khoshnood B,
Garne E.

Congenital clubfoot in Europe: A population-based
study. American Journal of Medical Genetics Part A
2019; 179(4): 595-601

07.11.2019:

»Aktuelle Entwicklung Neuralrohrdefekte - Daten
Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt”

Sitzung des Arbeitskreises Folsaure & Gesundheit,
Frankfurt a.M.

09.11.2019:

»Aktueller Jahresbericht 2018”

15. Einsendertreffen des Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt, Magdeburg

- 05.06.2019:
»Neugeborenen-Horscreening”

Folgendes Poster wurde auf der 111. Jahrestagung der
Sachsisch-Thiringischen Gesellschaft fiur Kinder- und
Fortbildungsveranstaltung Neugeborenen- Jugendmedizin (STGKJM) in Chemnitz vorgestellt und
Horscreening, Kothen erhielt den Poster-Preis:
- 06.11.2019: - 22.-23.03.2019:
,ungeborene sind langer betrunken als ihre »,Mortalitit im Zusammenhang mit angeborenen
Miitter? Die Fetale Alkoholspektrumsstorung - Fehlbildungen*
Epidemiologie, Diagnose, Pravention”
Netzwerkkonferenz Friihe Hilfen 2019, Elbingerode
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Weitere Aktivitaten und Kooperationen

Das Fehlbildungsmonitoring beteiligte sich auch im Jahr
2019 im Rahmen von EUROCAT/EUROmediCAT und
ICBDSR an zahlreichen wissenschaftlichen Auswertun-
gen und initiierten Studien.

Folgende Veranstaltungen bzw. Fortbildungen wurden
vom Fehlbildungsmonitoring im Jahr 2019 organisiert:
- 06.03.2019:
Weiterbildung ,,Symposium anlasslich des welt-
weiten Fehlbildungstages: Das Leben mit Behin-
derung - von der Schwangerschaft bis zum
Erwachsenenalter”, Magdeburg
- 08.05.2019:
Weiterbildung ,,Ethische Entscheidungen am
Lebensanfang®, Magdeburg
- 09.11.2019:
Weiterbildung ,,15. Einsendertreffen des Fehlbil-
dungsmonitoring Sachsen-Anhalt“, Magdeburg

An folgenden Veranstaltungen bzw. Sitzungen nahmen
Mitarbeiterinnen des Fehlbildungsmonitoring 2019 teil:
- 04.-05.02.2019:
,Horen und Lernen” 1. Interdisziplindres
Kolloquium der KIND Horstiftung, Berlin
- 14.-15.03.2019:
EUROIinkCAT Standardisation Committee
Meeting, London, UK
- 20.03.2019:
1. Harzer Padiatrie- und Geburtshilfetag,
Wernigerode
- 22.-23.03.2019:
111. Jahrestagung der Sachsisch-Thiiringischen
Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin
(STGKJM), Chemnitz
- 26.-27.03.2019:
EUROCAT SC Meeting at JRC, Ispra, Italien
- 06.-07.05.2019:
Registertage 2019, Berlin
- 05.06.2019:
Fortbildungsveranstaltung Neugeborenen-
Horscreening, Kothen
- 18.-19.06.2019:
EUROIinkCAT Annual Consortium Meeting,
London, UK

modifiziert nach © 2015 World Birth Defects Day, https://www.worldbirthdefectsday.org

- 26.-27.06.2019:
EUROCAT Registry Leaders Meeting, Varese, Italien
- 06.-07.09.20109:
28. Jahrestagung der Vereinigung Mitteldeutscher
HNO-Arzte, Magdeburg
- 08.-11.09.20109:
46" Annual Meeting of the International Clearing-
house for Birth Defects Surveillance and Research
(ICBDSR), Bratislava, Slowakei
- 06.-13.10.20109:
EUROmediCAT, EUROCAT, EUROIinkCAT Standar-
disation Committee Meeting, London, UK
- 06.11.2019:
Netzwerkkonferenz Friihe Hilfen 2019, Elbingerode
- 07.11.2019:
Sitzung des Arbeitskreises Folsaure & Gesundheit,
Frankfurt a.M.
- 28.-30.11.20109:
29. Kongress der Deutschen Gesellschaft fiir
Perinatale Medizin (DGPM), Berlin
- 04.-05.12.2019:
EUROmMediCAT and ConcePTION Meeting,
London, UK
- 06.12.2019:
Fachgesprach ,Fehlbildungen der Hand bei
Neugeborenen“ des Ministeriums fiir Arbeit,
Gesundheit und Soziales des Landes
Nordrhein-Westfalen, Diisseldorf
- 13.12.2019:
Fachgesprach ICBDSR ,,Mortality Project”, Berlin

Fir alle Kolleginnen und Kollegen, die sich zum The-
ma Fehlbildungen bzw. Folsdure informieren méchten,
halten wir aktuelle Informationen auf unserer Website
bereit:

www.angeborene-fehlbildungen.com
Falls Sie weitere Informationen wiinschen, kontaktieren

Sie uns bitte direkt. Auch fiir Kooperationen stehen wir
Ihnen gerne jederzeit zur Verfiigung.
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16 Neugeborenenhodrscreening 2019

Einleitung

Jedes Neugeborene hat seit dem 01.01.2009 einen ge-
setzlichen Anspruch auf die Untersuchung des Horver-
mogens im Rahmen der Kindervorsorgeuntersuchungen
nach der Geburt.

Ziel des Neugeborenenhorscreening (NHS) ist es, ange-
borene Horstérungen friihzeitig (bis zum 3. Lebens-
monat) zu diagnostizieren und eine entsprechende
Therapie (bis zum 6. Lebensmonat) einzuleiten.

Grundlage fiir diese Fritherkennungsuntersuchung ist
“Anlage 6 - Friherkennungsuntersuchung von Horsto-
rungen bei Neugeborenen (Neugeborenenhdérscreening)’
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 (auRerhalb Klinik spatestens zur U2)

- fir Risikokinder Untersuchung mittels AABR obligat

- Untersuchung bei Frithgeborenen spatestens zum
errechneten Geburtstermin und bei kranken Neuge-
borenen spatestens vor Ende des 3. Lebensmonats

- bei auffalligem Erstscreening Wiederholung der Un-
tersuchung an beiden Ohren mittels AABR moglichst
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 Durchfithrung
und die Ergebnisse des Neugeborenenhdrscreening
sowie einer erfolgten Konfirmationsdiagnostik im Gel-
ben Kinderuntersuchungsheft zu dokumentieren. Die-
se Dokumentation dient dem betreuenden Kinderarzt
bzw. dem behandelnden HNO-Arzt zur Beurteilung, in-
wieweit diese Friiherkennungsuntersuchung und eine
eventuell notwendige Konfirmationsdiagnostik erfolgt ist
bzw. ob eine entsprechende Therapie eingeleitet wurde.

Beteiligte Einrichtungen

Im Jahr 2019 gab es in Sachsen-Anhalt 22 Geburts-
kliniken. In allen wird bereits langjahrig ein Neugebore-
nenhorscreening mittels TEOAE oder AABR angeboten.
Diese Kliniken nahmen 2019 alle am Tracking des Neu-
geborenenhdrscreening teil.

Dazu wird jedem Kind - sofern keine Ablehnung die-
ser Untersuchung und/oder Dateniibermittlung durch
die Eltern/Personensorgeberechtigten vorliegt - eine
Screening-ID zugeordnet und die Horscreening-Befunde
an die Trackingstelle fiir das Neugeborenenhérscreening
in Sachsen-Anhalt Gbermittelt.

Als Trackingzentrale fiir das Neugeborenenhor-
screening (landerspezifisches Screeningzentrum) fun-
giert das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt in
Zusammenarbeit mit dem Zentrum fiir Neugeborenen-
screening in Sachsen-Anhalt bereits seit dem Jahr 2006.

Die Richtlinie zum Neugeborenenhérscreening regelt,

dass bei Risikokindern fiir angeborene Horstérungen

das Horscreening mittels AABR erfolgen soll.

Folgende Ubersicht informiert auszugsweise iiber mog-

liche Indikationen zur Durchfithrung einer AABR auf-

grund eines erhohten Risikos fiir Horstérungen (modifi-

ziert nach JCIH 2007):

- positive Familienanamnese hinsichtlich Hérstérungen

- klinischer Verdacht auf Horstérung/Taubheit

- Frihgeburtlichkeit, Geburtsgewicht unter 1500 g

- neonatale Intensivbetreuung (> 2 Tage)

- Hyperbilirubindmie (Austauschtransfusion)

- pré-, peri- oder postnatale Hypoxie (pH < 7,20)

- peri- und postnatale Hirnblutungen, Odeme

- intrauterine Infektionen

- kulturpositive postnatale Infektionen assoziiert mit
erhéhtem Risiko fiir Horverlust

- kraniofaciale Anomalien

- syndromale Erkrankungen mit Horverlust

- neurodegenerative Erkrankungen oder sensomotori-
sche Neuropathien

- aulerliche Auffalligkeiten, die auf eine syndromale
Erkrankung hinweisen kénnen, die mit einer Horst6-
rung vergesellschaftet ist (z. B. weile Haarstrdhne)

- 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: Princip-
les and guidelines for early hearing detection and intervention programs.
PEDIATRICS 2007; 120: 898-921

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

Die folgende Tabelle auf Seite 86 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 2019 wurde insgesamt 16.227 Neugeborenen Weiterhin gehen Angaben zu 130 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
Daraus ergibt sich fiir diese Kinder die Moglichkeit des ebenfalls nach der Geburt eine Screening-ID (z. B. durch
Horscreening-Tracking. die betreuende Hebamme).

o]
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Trackingaufwand

Das Tracking des Neugeborenenhorscreening erfordert
einen umfangreichen organisatorischen und personellen
Aufwand. Dies beginnt bereits in den Geburtskliniken mit
der Dokumentation der Hortestergebnisse, die an das
Fehlbildungsmonitoring per Post oder per Fax tbermit-
telt werden.

Im Fehlbildungsmonitoring erfolgt dann kontinuierlich
die Dateneingabe in eine spezielle Trackingdatenbank.
Insgesamt erhielten wir im Jahr 2019 Meldungen von
94 Einsendern.

Kinder mit Screening-ID und Anzahl Befundeingdnge

Januar 1.336 1.757

Marz 1.260 1.586

Mai 1.383 1.852

Juli 1.543 1.971

September 1.453 1.846

November 1.280 1.605

gesamt 16.357 21.117

Ergebnisse (Stand: November 2020)

In die Auswertungen zum Neugeborenenhdrscreening
2019 gehen alle Befunde ein, die an die Trackingstelle
fur das Neugeborenenhérscreening fur Kinder aus dem
Geburtsjahr 2019 gemeldet wurden:

Von den 16.357 Kindern mit Screening-ID hatten 14.115
Kinder ein unauffalliges Neugeborenenhorscreening.
Bei 2.242 Kindern war dieser erste Hortest kontrollbe-
diirftig bzw. es wurde kein Neugeborenenhdrscreening
in der Geburtsklinik durchgefiihrt (gilt ebenfalls als kon-
trollbediirftig). Die Griinde fir eine Nichtdurchfiihrung
des Hortests sind vielfaltig, dazu gehéren z. B. die am-
bulante Geburt bzw. die vorzeitige Entlassung aus der
Geburtseinrichtung, die Verlegung des Kindes in eine
andere Klinik oder ein defektes Gerat.

Die Kontrolluntersuchung der 2.242 Kinder ergab bei
1.541 Kindern ein unauffilliges Ergebnis. Die restli-
chen 701 Kinder hatten weiterhin ein kontrollbediirfti-
ges Ergebnis.

Von diesen 701 Kindern erhielten 315 Kinder eine ab-
geschlossene padaudiologische Konfirmationsdiag-
nostik. 189 Kinder haben unserer Kenntnis nach keine
Konfirmationsdiagnostik erhalten und gelten als lost
to follow-up.

Die tabellarische Ubersicht zeigt, wie viele Neugebore-
ne pro Monat eine Screening-ID erhielten und wie viele
Befundeingdange von diesen Neugeborenen pro Monat
erfolgten.

Ersichtlich wird, dass aktuell pro Monat mit durchschnitt-
lich ca. 1.760 Meldungen zu rechnen ist, wobei fiir eini-
ge Kinder Mehrfachbefunde registriert werden (z. B. aus
der Geburtsklinik, Kinderklinik, HNO-Klinik, von einem
niedergelassenen HNO-Arzt, Kinderarzt oder von den El-
tern).

Um das Tracking zu gewahrleisten, wurden fir die Neu-
geborenen des Jahres 2019 insgesamt 2.336 Briefe bzw.
Fax-Anfragen (ein bis maximal acht Briefe pro Kind) ver-
schickt. Bezogen auf alle Kinder mit Screening-ID ent-
spricht dies durchschnittlich 0,14 Briefe pro Kind.
Ebenfalls gab es telefonische Kontakte zu den Eltern der
Kinder, die 2019 geboren wurden bzw. zu den behan-
delnden Arzten. Es wurden insgesamt 154 Telefonate
im Rahmen des Tracking gefiihrt (ein bis maximal sechs
telefonische Gesprache pro Kind).

Bei 168 Kindern wurde kein Screening durchgefiihrt
(keine Elternreaktion auf Nachfragen oder Untersuchung
abgelehnt) und bei 15 Kindern befindet sich der Status
noch in Abklarung, d. h. die Untersuchungen waren
im November 2019 noch nicht abgeschlossen bzw. der
Trackingprozess dauert noch an. Fur 14 Kinder muss-
te die Nachverfolgung seitens der Trackingstelle ohne
Ergebnis beendet werden, da die Eltern nicht kontaktiert
werden konnten.

Insgesamt konnte bisher bei 350 Kindern des Geburts-
jahrgangs 2019 die follow-up-Untersuchung (Konfir-
mationsdiagnostik) abgeschlossen werden. Neben
den 315 Kindern, die ein kontrollbediirftiges Ergebnis
hatten, sind darunter auch 35 Kinder mit unauffalligem
Erstscreening. Diese 35 Kinder erhielten moglicherweise
aufgrund bestehender Risikofaktoren eine follow-up-
Untersuchung.

Im Rahmen der Konfirmationsdiagnostik konnte bei 314
Kindern eine Horstérung ausgeschlossen werden.
Bei 36 Kindern wurden Hoérstorungen diagnostiziert
(25 x beidseitige und 11 x einseitige HOrstérung) und
eine entsprechende Therapie eingeleitet. Beispielsweise
wurden 26 Kinder mit Horgeraten versorgt (20 x Hor-
gerate beidseitig, 6 x Horgerat einseitig).
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17 Jahresbericht 2019 des Zentrums fiir
Neugeborenenscreening in Sachsen-Anhalt

gemal §13 bis §42 inkl. Anlagen der giiltigen Kinder-Richtlinie des Gemeinsamen Bundesausschusses uiber die

Friiherkennung von Krankheiten bei Kindern

Kooperative Leitung des Screening-Zentrums:

OA Dr. med. Katrin Borucki (Komm. Direktorin Institut fiir Klinische Chemie und Pathobiochemie)

OA Dr. Katja Palm (Universitatskinderklinik)

Laborleitung:
Dr. rer. nat. Sabine Ronicke

Universitdtsklinikum Magdeburg A.6.R.

Institut fir Klinische Chemie und Pathobiochemie

Leipziger Str. 44, Haus 39
39120 Magdeburg

Einleitung

Das Neugeborenenscreening ist eine bevolkerungsmedizi-
nische Praventionsmalnahme mit dem Ziel der vollstan-
digen und friihzeitigen Erkennung sowie einer qualitats-
gesi- cherten Therapie aller Neugeborenen mit schweren,
angeborenen Stoffwechselerkankung (Tab. 1).

In der Richtlinie des Gemeinsamen Bundesausschusses
Uber die Fritherkennung 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 fiir Neugeborenenscreening
e.V. (DGNS) erstellt jahrlich, gemeinsam mit den deutschen
Screeninglaboratorien, den nationalen Screeningreport
(http://screening-dgns.de/reports.php). Die statistische
Aufarbeitung der Screeningdaten orientiert sich an den in
der Richtlinie definierten Qualitatskriterien fir die Durch-
fuhrung des NGS und CF-Screenings in Deutschland.

Abb. 1: Probenverteilung der Screeningzentralen in Deutschland'

Der Report bezieht sich ausschlieRlich auf die angebore-
nen Erkrankungen, die als Zielkrankheiten in der Richtli-
nie definiert sind. Er stellt eine umfassende statistische
Zusammenstellung der krankheitsbezogenen Screening-
zahlen, Recallraten, sowie bestatigten Diagnosen fiir das
jeweilige Jahr dar. AuRerdem werden fiir ganz Deutsch-
land Daten zur Prozessqualitdt prasentiert.

Die Screeningproben aus den einzelnen Bundeslandern
verteilen sich auf die Laboratorien wie in Abbildung 1
dargestellt1. Das Screeninglabor in Magdeburg bearbei-
tet die Trockenblutproben aller in Sachsen-Anhalt gebo-
renen Kinder.

Tabelle 1 zeigt die Haufigkeiten im Jahr 2017 der
Screening-Zielkrankheiten in Deutschland' bei einer Ge-
samtgeburtenzahl von 784.900.

Tab. 1: Haufigkeit der im Screening entdeckten Krankheiten
in Deutschland 2017" (inklusive milder Varianten)

Konnatale Hypothyreose (CH) 279 1:2.813
Biotinidasemangel (inkl. partieller Defekte) 20 1:39.245

Phenylketonurie (PKU) / Hyperphenyl- .
alanindmie (HPA) / Cofaktormangel 157 1:4.999

Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase
(MCAD)-Mangel

(Very-)Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase 1 1:71.355
(VLCAD)-Mangel S

Carnitin-Palmitoyl-CoA-Transferase Il _
CPTIl)-Mangel 1 1:784.900

Glutaracidurie Typ | (GA I) 5 1:156.980

Cystische Fibrose (CF) / CFSPID 160 1:4.906
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Im Folgenden werden die Daten des Screenings in Sach-
sen-Anhalt aus dem Jahr 2019 dargestellt.

Prozessqualitat

Prozessqualitdt beschreibt die Prozessablaufe und deren
Bewertung durch Fachgremien an Hand von vorgege-
benen Indikatoren. Diese sind fiir das Neugeborenen-
screening:

vollstandige Erfassung der Zielpopulation
- Erfassungsmethode und -rate
- Leerkartensysteme

- Vollstandigkeit der Kontroll(Recall)- und
Folgeuntersuchungen

- Erfassung der Untersuchungsparameter und
Normwerte/Cut-off Werte

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

- Spezifitat und Sensitivitdt der Testverfahren

Erfassungsraten

Da laut §15 und §31 der Kinder-Richtlinie jedes Neuge-
borene einen Anspruch auf Teilnahme am erweiterten
Neugeborenen-Screening und Mukoviszidose-Screening
hat, ist ein Tracking auf Vollstandigkeit nétig. Dies er-
folgt fiir Kinder, die in geburtshilflichen Einrichtungen
entbunden wurden, durch Kontrolle der fortlaufenden
Geburtenbuchnummern. Das Tracking wird durch ein
sogenanntes Leerkartensystem vervollstandigt. Die ge-
burtshilflichen Einrichtungen missen laut Kinder-Richt-
linie auf einer leeren Testkarte die Ablehnung des
Screenings, die Ablehnung einer Friihabnahme bei einer
ambulanten Entbindung, die Verlegung in eine Spezial-
einrichtung oder den Tod des Neugeborenen dokumen-
tieren. Diese Leerkarten miissen an das Labor geschickt
werden. Der Erfolg dieses Systems ist in den einzelnen
Bundeslandern unterschiedlich.

Fiir das Jahr 2019 sahen die Erfassungsraten in Sachsen-
Anhalt wie folgt aus:

Laut den Angaben des Statistischen Landesamtes wur-
den 16.618 Kinder in Sachsen-Anhalt lebend geboren
(Angaben nach dem Wohnort der Mutter).

Tab. 2: Erstuntersuchung nach Wohnort der Mutter

Erstscreening im Screeninglabor Magdeburg insgesamt 16.312

Screening von in Sachsen-Anhalt wohnenden Kinder 15.516

Die Diskrepanz zwischen der Zahl der Lebendgeborenen
in Sachsen-Anhalt und der Anzahl der gescreenten Kin-
der mit Wohnsitz in Sachsen-Anhalt betragt 1.102.

Grundlage furr die Angaben des Statistischen Landesam-
tes sind die von den Geburtseinrichtungen an die Stan
desamter gemeldeten Geburten, die nach dem Wohn-
ort der Mutter sortiert werden. Die Zahl der in Sachsen-

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

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

- Konfirmationsdiagnostik

- Art der Diagnostik

- Zeitraum der Diagnostik
- endglltige Diagnose
- Therapiebeginn

Anhalt lebenden Mutter, die Ihre Kinder in anderen Bun-
deslandern zur Welt brachten, kann in der Screeningsta-
tistik unseres Zentrums nicht erfasst werden, wenn das
Neugeborenenscreening in einem anderen Bundesland
erfolgte.

Tab. 3: Erfassung durch Leerkarten

Screening erfolgt 223

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

Des Weiteren wird das Tracking von fehlenden
Screening-Untersuchungen auch nach in Tabelle 4 ste-
henden Griinden erfolgreich durchgefiihrt.

Tab. 4: Vollstandigkeit der Kontroll(Recall)- und Folgeunter-
suchungen

angefordert 84 412

verstorben vor Kontrolle - 4

SSW = Schwangerschaftswochen
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In Tabelle 5 werden die Recall-Raten fiir die einzelnen Insgesamt mussten 2019 134 Kontrolluntersuchungen
Messparameter und die gesicherten Falle aufgezeigt. durchgefiihrt werden.

Tab. 5: Recall-Rate 2019 und diagnostizierte Patienten mit einer Stoffwechselkrankeit bezogen auf 16.312 Screeningunter-
suchungen (beinhaltet auch Frithabnahmen < 36 Std. und Frihgeburten < 32. SSW), Pravalenz 1992-2019

*

Recall: Anforderung einer erneuten Blutprobe bei auffélligem Screeningbefund in der Erstuntersuchung.
Hier dargestellt die Anzahl inkl. Frithabnahmen (< 36 Std.) und Frithgeburt (< 32. SSW)

! Screening auf Adrenogenitales Syndrom (AGS) seit 1997

1 Erweitertes Screening (Tandemmassenspektrometrie:TMS) seit 05/2001

L Mucoviszidose-Screening seit 09/2016

v Tyrosindmie Typ | seit 04/2017

v Schwere kombinierte Immundefekte SCID seit 08/2019

Prozesszeiten
Blutentnahmezeiten

screening (36.-72. Lebensstunde, §20 Kinder-Richtlinien)
wurde bei 93,8 % (2018: 93,5 %) der Abnahmen einge-
halten. Bei insgesamt 6,2 % aller Neugeborenen wurde
die Blutentnahme nicht im geforderten Zeitraum durch-
gefiihrt (2016: 7,6 %). Wir sehen eine leicht positive Ten-
denz gegenliber den Vorjahren.

datum, -zeit und Blutentnahmedatum, -zeit).

Abb. 2:  Alter bei Abnahme des Erstscreenings

Versandzeiten

Laut §21 der Kinder-Richtlinie soll das Versanddatum Zeitfenster im Labor an, wobei es zum Teil grofe Unter-
der Trockenblutkarte gleich dem Abnahmedatum des schiede in der Versanddauer gibt (Tabelle 6).

Blutes sein. So soll gewdhrleistet werden, dass der Post- Ahnlich der Vorjahre, gab es auch 2019 Verzégerungen
weg 72 Stunden nicht tiberschreitet. Abbildung 3 zeigt, des Postversands. Es gab Trockenblutkarten die erst
dass 18,6 % (2017: 18,0 %) aller Einsendungen das Labor nach tiber 10 Tagen im Labor eingegangen sind. Drei der
erst nach mehr als 3 Tagen erreichten. Im Durchschnitt 22 Kliniken haben zu hohe Versandzeiten (< 72 Std.). Im
kommen die Proben aus den 22 Kliniken im geforderten Vergleich zum Jahr 2015 hat sich die Versanddauer in
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den drei Kliniken erheblich verschlechtert. Da jede verzo6-
gerte Blutentnahme bzw. jeder verldngerte Postweg ein

potentielles (Lebens-)Risiko fiir die betroffenen Kinder

bedeutet, versucht das Labor mittels Schulungen (Briefe,
Fortbildungsveranstaltung) die Klinken fiir dieses wichti-
ge Thema zu sensibilisieren. Hauptursache ist sicher die
Versendung der Trockenblutproben liber private Postzu-
steller. Wir empfehlen dringend die Proben mit der Deut-
schen Post direkt ans Screening-Postfach zu verschicken.
Folgende Hinweise sind auferdem zu beachten:
- Blutproben am Tag der Entnahme versenden,
d. h. nicht Gber mehrere Tage sammeln, der Brief
sollte schnellstmdglich die Klinik-Poststelle verlassen
- nicht an die Horscreening-Trackingstelle schicken

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

Befundiibermittlung

Abb. 4: Dauer der Befundiibermittlung

Mukoviszidose-Screening

Tab. 7: CF-Screening, Beteiligung und bestatigte Falle

Das Screening auf Mukoviszidose (CF, Cystische Fibrose)
wird seit 09/2016 fur alle Kinder deutschlandweit ange-
boten. Im Ablauf der 3-stufigen Laboranalyse wird bei

Tab. 6: Post-Versanddauer der Trockenblutkarten pro einsen-
dende Klinik (Mittelwert aller Stationen einer Klinik),
Vergleich 2019 mit 2015

* Klinik mit einem Probenkurier

Abbildung 4 zeigt die Dauer der Labor-Analytik aller Erst-
screening-Untersuchungen. Befunde, die nach mehr als
24 Stunden fertig sind, sind bedingt durch: Wiederholun-
gen von Analysen und Stufen 2 und 3 beim CF-Screening.
12,8 % (2016: 11,1 %) aller Befunde, die das Labor erst
nach mehr als 48 Stunden verlassen, spiegeln im Wesent-
lichen die verlangerte Befunddauer durch das Mukoviszi-
dose-Screening (3-stufiges Screening inkl. Mutationsana-
lyse) und Stérungen im Laborablauf (Geratewartungen,
-reparaturen usw.) wider.

Im Falle eines hochgradig auffilligen Befundes erfolgt die
sofortige telefonische Ubermittlung an den behandeln-
den Arzt als Teilbefund. Aufgrund der Dringlichkeit wird
nicht auf den Abschluss aller Laboranalysen gewartet..

einem auffalligen Befund keine Kontrollkarte angefor-
dert, sondern die Kinder miissen zum Ausschluss einer
CF einen Schweiltest in einer zertifizierten CF-Ambulanz
bekommen.

Es zeigt sich eine steigende Beteiligung am CF-Screening
und eine gute Akzeptanz des Programms. Im Jahr 2019
wurde das CF-Screening von keinem Erziehungsberech-
tigten selektiv abgelehnt. Die 0,3 % nicht durchgefiihrten
CF-Analysen sind auf die Besonderheit zurtickzufiihren,
dass Hebammen fiir dieses Screening ohne eine Beauftra-
gung durch einen Arzt kein Blut abnehmen diirfen. In der
Regel funktioniert die Zusammenarbeit zwischen nachsor-
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gender Hebamme und Kinderarzt gut. Nicht alle Kinder
erhielten nach positivem CF-Screening einen Schweiltest.

keine Rickmeldung aus der Geburtsklinik bekommen ob
das ehemalige Friihgeborene eine SchweiRtest bekom-

Bei dem einen Kind mit einem auffalligen CF-Screening men hat.

haben wir leider auch nach mehrmaliger Aufforderung

Konfirmationsdiagnostik und Therapie Screening-positiver Patienten

Elf Screening-Verdachtsfalle konnten durch Konfirmations-
diagnostik bestétigt und einer Therapie zugefiihrt werden:

Tab. 8: Diagnose, Bestatigungsdiagnostik und Therapiebeginn

Serum-TSH, fT3, fT4, Sonografie, 5.26 Tage
Schilddriisenantikorper 9

1 x MCAD-Mangel organische Sauren im Urin keine Angaben

4 x Mukoviszidose Schweiltest
(2 x klassische homozygote Mutation) Mutationsanalyse

2 x Hypothyreose

16-20 Tage

Zusammenfassung

Im Februar 2019 trat eine neue Fassung der Kinder-Richt-
linie in Kraft. Das Screening auf schwere, kombinierte Im-
mundefekte - SCID wurde aufgenommen.

Demzufolge wurden neue Informations-Flyer zur Verfu-

gung gestellt und die Einsender liber die Neuerung in-

formiert. Wie gehabt haben Eltern die Moglichkeit das

Screening auf Mukoviszidose unabhdngig vom Erweiter-

ten Neugeborenenscreening durchfiihren zu lassen oder

abzulehnen (Ankreuzfeld auf der Trockenblutkarte). Das

CF-Screening ist bis zur vollendeten 4. Lebenswoche des

Neugeborenen maoglich. Alle Zielkrankheiten des Erwei-

terten Neugeborenen- und Mukoviszidose-Screening

kénnen aus einer Blutabnahme durchgefiihrt werden,
insofern ausreichend Blut aufgetropft wurde.

Hier ergaben sich neue Prdanalytische Probleme durch

die Einflhrung einer neuen Labormethode zur Analyse

von TREC fir die Erkrankung SCID. Diese T-Zell typische
zyklische DNA wird mittels gPCR analysiert und toleriert
keine Zuséatze wie Heparin. Die Einsender wurden dahin-
gehend geschult, die geforderten Kriterien zur Abnahme
von Trockenblutproben aus der Ferse strikt einzuhalten:

- Kein EDTA, kein Heparin, keine beschichteten Kapilla-
ren verwenden

- Empfehlung: Verwendung von Lanzetten mit Schnei-
deklingen, sie liefern einen optimalen Blutfluss (z. B.
Safety-Lancet Neonatal Blade oder Safty-Heel Neuge-
borene von Sarstedt, BD QuikHeel™ Sicherheitsinzisi-
onslanzette)

- Desinfektion der Ferse mit 70-80 % Alkohol und vor
Punktion sorgfaltig trocknen lassen. Keine Handedes-
infektionsmittel 0. 4. verwenden, da diese die Analyse
storen

- Alle 4 Kreise vollstandig durchtranken

Das Gen-Diagnostikgesetz gilt auch fiir das Mukoviszi-
dose-Screening und ist das Ubergeordnete Gesetz mit
Strafparagraphen. Hebammen diirfen Blut fiir das Muko-
viszidose-Screening nur nach Beauftragung durch einen

Kinderarzt abnehmen. Formulare entnehmen sie bitte
unserer Hompage (www.stwz.ovug.de).

Das Neugeborenenscreening- und Stoffwechsellabor ge-
hort seit Oktober 2015 zum Institut fiir Klinische Chemie
und Pathobiochemie (Zentrallabor des Universitdtsklini-
kums Magdeburg A.6.R.). Dennoch bleibt eine intensive
Kooperation zu den Padiatern fir Endokrinologie und
Stoffwechsel bestehen und wird nachdriicklich gefordert.

2017 wurde ein neues LC-Tandem-Massenspektrometer
fur das Neugeborenenscreening angeschafft. Dieses Ge-
rdt ist in der Lage auch neue Anforderungen und neue
Zielkrankheiten zu bearbeiten. Seit 2019 besitzt das La-
bor eine gPCR, welche aktuell fiir das Screening auf SCID
verwendet wird. Im kommenden Jahr 2021 werden aller
Wahrscheinlichkeit nach zwei neu Zielkrankheiten im Er-
weiterten Neugeborenenscreening eingefihrt: Sichelzel-
landmie (SCD) und Spinale Muskelatrophie (SMA).

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

Wir bedanken uns bei allen Zentren/Ambulanzen fiir die
gute und reibungslose Zusammenarbeit.

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

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

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

' Quelle: Deutsche Gesellschaft flir Neugeborenenscreening e.V. (DGNS): Nationaler Screeningreport Deutschland 2017
http://www.screening-dgns.de/Pdf/Screeningreports/DGNS-Screeningreport-d_2017.pdf
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