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Vorspann mit Hintergrundmusik 

DR. RALF HUSAIN: Wir sind am UKJ die einzige Einrichtung in Thüringen, die alle Erkrankungen, 
die im Neugeborenen-Screening untersucht werden, diagnostizieren und behandeln können. 

MICHAEL LORENZ: Wir sehen das ja nicht als einen Kurzstreckenlauf, sondern wir haben ja einen 
Marathon vor uns und den kann man nur zusammen gehen. 

DR. RALF HUSAIN: Es ist sehr, sehr wichtig, dass es dieses Neugeborenen-Screening in 
Deutschland für alle gibt. 

 

MODERATORIN: Hallo und herzlich willkommen zu unserem UKJ-Podcast. Heute beschäftigen wir 
uns mit den kleinsten und jüngsten unserer Patientinnen und Patienten, den Neugeborenen. Die 
meisten Babys kommen gesund zur Welt. Dennoch gibt es seltene angeborene Erkrankungen, die 
zunächst nicht sichtbar sind, unbehandelt aber oft schwer oder sogar lebensbedrohlich verlaufen 
können. Etwa eines von 1.300 Neugeborenen ist von einer solchen Krankheit betroffen und muss 
daher an einer spezialisierten pädiatrischen Einrichtung wie dem Kompetenzzentrum für 
Neugeborenen-Screening am UKJ behandelt werden. Was das Neugeborenen-Screening ist, wie 
es nach einem auffälligen Befund für die Familien weitergeht und was das Besondere an unserem 
Zentrum ist, darüber sprechen wir heute mit Dr. Ralf Husain, Oberarzt in unserer Klinik für 
Neuropädiatrie. Hallo. 

DR. RALF HUSAIN: Ja, hallo. 

MODERATORIN: Und mit Michael Lorenz, Oberarzt in unserer Klinik für Kinder- und 
Jugendmedizin. Hallo. 

MICHAEL LORENZ: Hallo, herzlich willkommen. 

MODERATORIN: Zum Einstieg vielleicht, was genau versteht man denn unter dem erweiterten 
Neugeborenen-Screening eigentlich und seit wann gibt es das? 

DR. RALF HUSAIN: Wir verstehen unter dem erweiterten Neugeborenen-Screening die 
Blutuntersuchung, die allen Neugeborenen in Deutschland angeboten wird. Und die gibt es seit ca. 
1970 in beiden Teilen von Deutschland. Da wurden die ersten Untersuchungen eingeführt und über 
die letzten Jahrzehnte kamen nach und nach mit den Weiterentwicklungen und der 
Behandelbarkeit von bestimmten Erkrankungen weitere sogenannte Zielerkrankungen hinzug, 
sodass wir jetzt mittlerweile über 20 Erkrankungen in dieser Blutuntersuchung erfassen. 

MODERATORIN: Schauen wir nun auf die praktische Umsetzung. Wie läuft das Screening konkret 
ab und wann wird es durchgeführt? 

DR. RALF HUSAIN: In die Screeninguntersuchungen müssen die Eltern einwilligen. Sie werden 
entsprechend vorher aufgeklärt mit auch einem Informationsmaterial, welches ausgehändigt wird. 
Und wenn die Einwilligung vorliegt, dann wird in der 36. bis 72. Lebensstunde, also bei der Geburt 
in der Klinik, meistens noch während des Klinikaufenthaltes, eine Blutuntersuchung durchgeführt. 
Dazu wird entweder über eine Fersenblutentnahme oder auch eine Entnahme mit einer Kanüle 
eine geringe Menge von Blut auf eine Trockenblutkarte aufgetropft. Diese wird in eines der 
Speziallabore, die in Deutschland dafür zugelassen sind, geschickt. Nach wenigen Tagen liegt 
dann das Ergebnis vor und das Screeninglabor nimmt Kontakt mit den Eltern auf. Deswegen ist es 



auch sehr wichtig, dass eine aktuelle Telefonnummer auf dieser Screeningkarte angegeben wird. 
Die wird von den Eltern erfragt und die Eltern sollten dann auch nach der Geburt möglichst 
erreichbar sein. Die Eltern werden über den Erkrankungsverdacht informiert, darüber, dass sie sich 
an eine spezialisierte pädiatrische Einrichtung wenden müssen. Und dann werden die 
nächstgelegenen Einrichtungen angeboten. Die Eltern müssen eine solche auswählen. Und dann 
wird diese Einrichtung über den Verdachtsfall informiert und nimmt auch wiederum mit den Eltern 
für eine Terminabsprache Kontakt auf, was bei dringlichen Fällen am gleichen Tag oder am 
nächsten Werktag sein kann. Oder bei bestimmten Erkrankungen auch in einem sinnvollen 
Abstand von ein bis zwei Wochen. 

MODERATORIN: Welche Erkrankungen werden aktuell dann im Screening überhaupt erfasst? 

DR. RALF HUSAIN: Es werden aus verschiedenen Erkrankungsgruppen Erkrankungen erfasst. 
Aus meinem Tätigkeitsbereich sind das angeborene Stoffwechselerkrankungen. Das sind alles 
sehr seltene Erkrankungen. Und die allererste Erkrankung, die eben seit den 1970er Jahren 
untersucht wird, ist die Phenylketonurie. Eine Erkrankung, die ohne Behandlung zu einer geistigen 
Behinderung führt. Und die aber durch eine Diättherapie und mittlerweile auch durch mehrere 
medikamentöse Therapien gut behandelbar ist. Sodass wir also das Eintreten einer geistigen 
Behinderung verhindern können, was ein riesiger Erfolg ist. Auch weitere seltene 
Stoffwechselerkrankungen gehören zu dem Neugeborenen-Screening. Und jüngst sind durch eine 
Weiterentwicklung der technischen Untersuchungsmöglichkeiten noch vier Erkrankungen 
dazugekommen. Zudem sind angeborene Drüsenstörungen, zum Beispiel der Schilddrüse, 
enthalten. Und in den letzten Jahren sind Erkrankungen aus dem Bereich der neurologischen 
Erkrankungen, da geht es um eine Muskelschwäche aufgrund einer Nervenerkrankung. Dann sind 
bestimmte Bluterkrankungen, die auch zu Immundefekten führen können. Und seit vielen Jahren 
auch schon die Mukoviszidose, über die mein Kollege, der Herr Lorenz, berichten kann. 

MICHAEL LORENZ: Genau, also Mukoviszidose ist ja auch eine Erfolgsgeschichte des 
Neugeborenen-Screening, kann man sagen. Das geht einher, dass wir schon lange Erfahrungen 
damit haben. Auch schon in der ehemaligen DDR haben wir auf Mukoviszidose gescreent, weil wir 
da schon wussten, wenn wir die Kinder zeitig erkennen, eben die Lebenserwartung, die 
Behandlung frühzeitig einladen, das Gewicht, die Lungenfunktion bei den Kindern nachhaltig 
verbessern können. Und das ist eben auch ein Ziel, sodass wir jetzt seit 1. September 2016 auch 
in Deutschland ein ganzheitliches Screening haben auf Mukoviszidose. Das war noch nicht optimal 
und so freuen wir uns, dass wir jetzt eigentlich seit März 2026 jetzt nochmal eine Verbesserung 
dieses Screenings haben. Was bedeutet das, dass wir eigentlich eine ganz hohe Rate jetzt an 
Kindern, die wir im Screening positiv haben, dann auch wirklich diese Erkrankung haben, weil ja 
dieser Moment dieses positiven Neugeborenen-Screening so belastend und so angstbelastet ist 
für die betroffenen Familien, wir sozusagen diese falsch-positiven Befunde, die wir in der 
Vergangenheit hatten, deutlich reduziert haben. 

MODERATORIN: Sie hatten gesagt, dass Mitte Mai 2026 vier weitere Erkrankungen dem 
Screening hinzugefügt wurden, dass da jetzt noch mehr untersucht wird. Warum kamen denn 
diese Krankheiten dazu? Warum wird das Screening denn regelmäßig erweitert? 

DR. RALF HUSAIN: Die Erweiterung des Neugeborenen-Screenings kommt meistens dadurch 
zustande, dass es neue Untersuchungs- und Behandlungsmethoden gibt. Und eine Erkrankung 
darf nur über diese Screening-Untersuchungen erfasst werden, wenn wir auch eine wirksame 
Therapie haben. Man könnte sonst noch viel, viel mehr Erkrankungen untersuchen, 
diagnostizieren. Aber es geht ja hier um eine Früherkennung, gerade bei Kindern, die eben noch 
keinerlei Beschwerden aufweisen und wo wir dann einen ganz entscheidenden Beitrag zum Erhalt 
der Gesundheit leisten können. Und die Erkrankungen, die jetzt seit Mitte Mai zusätzlich 
untersucht werden, das sind seltene Stoffwechselstörungen, die mit dem Vitamin B12-Stoffwechsel 
zu tun haben. Das ist ein ganz wichtiges Vitamin, was für die unterschiedlichsten 
Stoffwechselprozesse, aber auch eine gesunde geistige Entwicklung wichtig ist. Und wir werden 
hier feststellen, dass Kinder, die von Müttern mit einem Vitamin B12-Mangel meistens durch 
Besonderheiten der Ernährung geboren werden, frühzeitig erkannt werden können, bevor 
Entwicklungsauffälligkeiten entstehen. Und die können dann entsprechend behandelt werden. Das 
wäre dann nur eine vorübergehende Behandlung. Und in selteneren Fällen werden wir aber auch 



behandelbare angeborene Stoffwechselerkrankungen entdecken. Das Ganze ist ein Prozess, ein 
Antragsprozess, wenn solche Erkrankungen neu mit aufgenommen werden, wo eben auch von 
unabhängiger Stelle geprüft wird, ob diese Erkrankungen denn wirklich lohnenswert sind, weil ja 
immerhin alle gesunden Neugeborenen in Deutschland darauf untersucht werden und man dann 
eben auch eine unnötige Belastung vermeiden möchte. 

MODERATORIN: Kommen wir nun zum Nutzen dieser frühen Diagnostik. Was ist denn der Vorteil, 
wenn diese Erkrankungen frühzeitig erkannt werden? 

DR. RALF HUSAIN: Oberarzt Lorenz hat ja schon das eindrücklich für die Mukoviszidose berichtet. 
Und für den Bereich der angeborenen Stoffwechselerkrankungen ist es so, dass man die 
Krankheitsursache, die meist einen Anstau von Stoffwechselprodukten im Körper, die auf dem 
üblichen Weg nicht abgebaut werden kann, durch spezielle Maßnahmen der Ernährung oder der 
Behandlung mit Medikamenten verhindern oder abmildern kann und damit dann auch die 
gefährlichen Auswirkungen von einem Stoffwechselstau im Körper dann vermeidet oder abmildern 
kann. Und hier setzen wir an, bevor diese Beschwerden beim Kind auffällig sind, den Eltern 
auffallen oder in der Vorsorgeuntersuchung beim Kinderarzt auffallen. Ein weiteres Beispiel, was 
ich persönlich auch sehr eindrucksvoll finde, ist die spinale Muskelatrophie. Das ist eine seltene 
neurologische Erkrankung, die mit einer der häufigsten Gründe für eine Sterblichkeit im 
Kleinkindalter war. Und diese Erkrankung wird seit Herbst 2021 auch in dieser Screening-
Untersuchung erfasst. Und somit haben wir die Chance, diese Kinder in den ersten Lebenswochen 
zu erkennen, zu diagnostizieren. Und hier haben wir seit 2020 zunehmende 
Behandlungsmöglichkeiten, darunter auch eine Gentherapie. Das ist noch keine Heilung, aber das 
kommt einer Heilung schon sehr nah. Wir können Kinder, die früher teilweise innerhalb der ersten 
zwei Lebensjahre aufgrund einer schweren Atemmuskelschwäche verstorben sind, nun eine 
annähernd normale oder normale Entwicklung über diese Gentherapiebehandlung und andere 
Therapien ermöglichen. Das ist ein riesiger Erfolg insgesamt für die Behandlung solcher seltenen 
Erkrankungen, aber auch des Neugeborenen-Screenings. Und da sind wir sehr froh, dass wir 
unseren Patienten eben diese Behandlung anbieten können. 

MODERATORIN: Sie hatten eingangs schon gesagt, das Screening ist der erste wichtige Schritt. 
Die Familien bekommen dann den Befund, wenn der auffällig ist, und die sollen sich dann an ein 
Zentrum wenden. Was müssen die alles mitbringen? Was müssen sie vielleicht bedenken? Haben 
die die freie Wahl, wo sie hingehen? Wie geht es dann für die Familien weiter? 

DR. RALF HUSAIN: Das ist seit Anfang 2026 neu geregelt, dass die in Deutschland zugelassenen 
Screening-Labore, die eben diese Blutuntersuchung durchführen, die Eltern direkt kontaktieren. 
Damit werden Zeitverluste und Informationsverluste vermieden. Die Eltern werden grundsätzlich 
über den auffälligen Befund aufgeklärt, dass sie sich an ein spezialisiertes pädiatrisches 
Behandlungszentrum wenden müssen. Und ihnen werden die nächstgelegenen Einrichtungen 
genannt. Und von diesen nächstgelegenen Einrichtungen sollen die Eltern eine auswählen. Und 
mit Erlaubnis der Eltern wird dann diese Behandlungseinrichtung vorinformiert. Und wenn wir dann 
diese Information haben, nehmen wir auch wieder direkt mit den Eltern noch am gleichen Tag 
Kontakt auf, besprechen nochmals gegebenenfalls den Befund oder den Verdachtsfall. Das ist ja 
immer nur ein Verdacht, der erst noch weiter abgeklärt werden muss, eben beim Spezialisten. Und 
bieten dann einen Termin an, der in Abhängigkeit von der Dringlichkeit eben sofort oder am 
nächsten Werktag oder in einem ganz engen zeitlichen Zeitraum dann erfolgt. Und mitbringen 
müssen die Eltern eigentlich nur ihr Kind. Bisherige Krankenunterlagen werden vorhanden. Und 
dann kümmern wir uns. 

MODERATORIN: Was ist denn das Besondere am Kompetenzzentrum für Neugeborenen-
Screening hier am UKJ? 

DR. RALF HUSAIN: Wir sind am UKJ die einzige Einrichtung in Thüringen, die alle Erkrankungen, 
die im Neugeborenen-Screening untersucht werden, diagnostizieren und behandeln können. Wir 
betreuen schon seit Jahrzehnten die in der Neugeborenen-Screening-Untersuchung erfassten 
Erkrankungen und haben eine entsprechende Expertise aufgebaut. Während früher diese 
Erkrankungen überwiegend dem Stoffwechselbereich zuzuordnen waren, sind eben durch die 
erwähnten Weiterentwicklungen und auch andere Fachbereiche innerhalb des Bereiches der 



Kinder- und Jugendmedizin hinzugekommen, sodass wir uns hier einfach erweitern mussten und 
breiter aufstellen. Und wir haben für unser Versorgungsgebiet in Thüringen und auch darüber 
hinaus Therapien und Behandlungsmöglichkeiten zur Verfügung, wie bezüglich der spinalen 
Muskelatrophie, was in Ostdeutschland nur an drei Standorten zum Beispiel angeboten werden 
kann, in Berlin, Dresden und Jena, sodass wir diese wichtigen Therapiemöglichkeiten dann auch 
entsprechend anbieten können. 

MODERATORIN: Welche Fachbereiche arbeiten im UKJ denn in diesem Zentrum zusammen? 

MICHAEL LORENZ: In unserem Kompetenzzentrum haben wir es ja immer mit hauptsächlich den 
Stoffwechselerkrankungen oder Erkrankungen der Hormone zu tun oder eben jetzt auch in 
meinem Bereich, wo die historisch bedingt oder geschichtlich bedingt in der Lungenabteilung zu 
finden sind. Aber was alle diese Erkrankungen ja gemein haben, dass wir häufig einen Fehler im 
Erbgut haben. Also wir haben Erberkrankungen, die irgendwie eine Störung in dem Stoffwechsel 
führt. Wir haben natürlich jetzt auch die neurologischen Erkrankungen, die mein Kollege schon 
genannt hatte, wie die spinale Muskelatrophie. Und diese Screeningabläufe sind in den 
verschiedenen Abteilungen jetzt, zum Beispiel in der Lungenabteilung oder in dem 
Stoffwechselzentrum der Endokrinologie ähnliches, wenn nicht sogar gleich. Jetzt für den Bereich 
der Mukoviszidose ist es ein bisschen anders, da wir von dem Informationsfluss, also von dem 
Einsender, von dem Screeninglabor, die Information an die Eltern jetzt nicht so eine hohe 
Dringlichkeit haben. Wir versuchen das also möglichst so verträglich zu machen, dass wir das 
nicht Freitagabend informieren, sondern in der regulären Wochenarbeitszeit, um die Familien auch 
optimal aufzufangen und dann wirklich auch zeitnah die Familien zu betreuen und bei uns 
anzubinden. Weil einfach dieser Abstand zur Informationsweiterleitung und dann das Kind zu 
sehen, ja eigentlich in diesem schönen Moment, in dem man ein neues Kind erfährt in der Familie, 
dann natürlich extrem gestört ist. Und das ist ein so sensibler Moment, wo wir dann auch nicht nur 
wir als Ärzte, sondern auch die Schwestern und die anderen Spezialisten in dem Bereich 
brauchen, wie auch Psychologen oder Ernährungsberater, die uns da unterstützen. Darum ist eben 
das so das Wichtige, dass man über so einen langen Zeitraum viele Erfahrungen hat, wie man mit 
diesen Familien umgeht, um die optimal zu beraten und dann auch anzubinden. Und wir sehen 
das ja nicht als einen Kurzstreckenlauf, sondern wir haben ja einen Marathon vor uns und den 
kann man nur zusammen gehen mit den Familien. Und da fühlen wir uns auch dem emotional 
gebunden, die Familien langfristig zu betreuen. 

DR. RALF HUSAIN: Wir haben auch unseren Bereich der Kinderhämatologie mit bei uns im 
Kompetenzzentrum, da bestimmte Blut- und Immunerkrankungen mittlerweile auch untersucht 
werden. Und hier ist es so, dass unsere Kinderklinik eine Stammzelltransplantationseinheit hat. 
Und das ist auch ein Zentrum, was für Thüringen eben die Versorgung dieser seltenen und 
schweren Erkrankungen mit übernimmt und eine entsprechende hohe Erfahrung hat. Das wird sich 
in den nächsten Jahren auch sicherlich noch auf andere Arbeitsfelder erweitern. Und in der 
Kinderheilkunde ist es ja das Besondere, dass wir alle Kinderärzte sind, aber eben hier am 
Universitätsklinikum unsere Spezialbereiche versorgen und somit für alle, die so ganz 
unterschiedlichen Erkrankungen eben Ansprechpartner und Spezialisten haben. Wichtig wäre noch 
herauszustellen, dass natürlich nicht jeder Verdachtsfall aus dem Neugeborenen-Screening 
bedeutet, dass wirklich eine Erkrankung vorliegt und eine chronische Erkrankung dann auch, wie in 
dem erwähnten Marathonlauf, dann lebenslang behandelt werden muss. Tatsächlich suchen wir ja 
nach genau solchen Störungen, um den Patienten eben möglichst früh helfen zu können. Aber es 
gibt auch Einzelfälle, wo sich eben Erkrankungen nicht bestätigen und dementsprechend beraten 
wir die Eltern natürlich auch und begleiten sie auch in dieser ersten Phase der Ungewissheit, um 
sie eben da bestmöglich zu unterstützen. 

MODERATORIN: Sie hatten jetzt schon von verschiedenen Professionen gesprochen, die 
zusammenarbeiten im Kompetenzzentrum, Kinderklinik, Neuropädiatrie. Sind auch andere Kliniken 
noch beteiligt? 

DR. RALF HUSAIN: Wir haben im Kompetenzzentrum auch die Klinik für Hals-, Nasen- und 
Ohrenerkrankungen, da abseits dieses Blutscreenings auch andere Vorsorgeuntersuchungen nach 
der Geburt passieren. Da gibt es zum Beispiel den Ultraschall der Hüften oder eben auch die 
Vorsorgeuntersuchungen hinsichtlich angeborener Hörstörungen. Da gibt es eben auch bei 



unseren HNO-Ärzten oder im Spezialbereich PET-Audiologie, die sich also auf die kindlichen 
Hörstörungen beziehen, die entsprechenden Kompetenzen, um die Kinder entsprechend zu 
untersuchen und dann gegebenenfalls auch zu behandeln und langfristig zu begleiten. 

MODERATORIN: So wie sich das Screening weiterentwickelt, so entwickelt sich natürlich auch die 
Behandlungsmöglichkeiten für seltene angeborene Erkrankungen weiter. Gerade an der Uniklinik, 
wie wir es hier ja in Jena sind. Welche aktuellen Entwicklungen oder Studien gibt es denn 
hinsichtlich der Behandlung dieser im Screening erfassten Erkrankungen aktuell? 

DR. RALF HUSAIN: Da möchte ich gerne ein Beispiel aus dem Bereich der angeborenen 
Stoffwechselerkrankungen aufgreifen. Die schon genannte Erkrankung Phenylketonurie, die wird 
einfachhalber mit PKU abgekürzen. Da kommt es eben genau zu so einem Anstau von 
schädlichen Stoffwechselprodukten, die letztendlich dadurch bedingt sind, dass die Eiweißstoffe, 
die wir über die ganz normale Nahrung, über die Muttermilch, Säuglingsnahrung, aber auch 
jegliche andere Normalkost aufnehmen, nicht richtig abgebaut werden kann. Und an einer 
bestimmten Stelle staut sich eben ein sehr, sehr schädlicher Stoff an, der eben die 
Gehirnentwicklung schwer beeinträchtigt. Und hier gibt es die erste behandelbare angeborene 
Störung, die erste behandelbare genetische Erkrankung seit den 1960er Jahren mittels einer 
Diättherapie. Und da gibt es im Bereich dieser Diättherapie sehr viele weitere Entwicklungen, wie 
man Spezialernährungsprodukte, die besser verträglich sind, die den Patienten besser 
schmecken. Da sind schon viele Sachen passiert. Aber wir haben auch nun mittlerweile 
Medikamententherapien, die in verschiedenen Altersbereichen zugelassen sind, nicht alle für 
kleine Kinder auch. Und im letzten Jahr ist eine neue Substanz für die Behandlung der 
Phenylketonurie zugelassen worden. Und wir sind an einer Registerstudie beteiligt, wo diese 
Behandlungseffekte bei den Patienten strukturiert untersucht werden. Und wir haben bereits erste 
Behandlungserfolge und freuen uns, dass wir unseren Patienten eben auch neue Entwicklungen 
mitgeben können. Ganz konkret bedeutet das dann, dass Patienten, die eine sehr, sehr strenge, 
eiweißarme Diät lebenslang durchführen müssen, durch die Hinzunahme eines Wirkstoffes, eines 
Medikamentes, eine erhebliche Diäterleichterung erleben können, dass sie zum Beispiel doppelt 
so viel Eiweiß zu sich nehmen dürfen als zuvor, was teilweise dazu führt, dass sie dann fast eine 
normale Diät essen dürfen oder eben nicht mehr so streng wie vorher und trotzdem die 
Gehirnentwicklung eben geschützt ist. Und das Ganze wird eben wissenschaftlich begleitet, weil 
wir eben auch die Wirksamkeit bei verschiedenen Untergruppen von Patienten, das ist eben nicht 
immer gleich gut wirksam, und auch Nebenwirkungen zum Beispiel erfassen wollen, um die beste 
Therapie dann für die jetzigen, aber auch die zukünftigen Patienten aussuchen können. 

MICHAEL LORENZ: Genau, also wir als Universitätsklinikum nehmen wir an vielen 
Registerstudien teil und auch an Sponsoren- oder Arzneimittelstudien teil und das kann eben halt 
auch immer ein Schritt sein, um wieder neue Behandlungsmöglichkeiten, gerade bei diesen 
Erkrankungen, die in den meisten Fällen seltene Erkrankungen sind, also weniger als 1 zu 3.000 
Personen betreffen und auch wir jetzt selber können über eine bestimmte Lebenszeit gar nicht so 
viele Patienten sehen und das geht dann nur im Rahmen von Studien, die man dann an vielen 
Standorten auch in Deutschland gemeinsam mit anderen Kompetenzzentren, anderen 
Universitätskliniken zusammen durchführen kann und dann den Familien eben neue 
Therapieoptionen oder Studien überhaupt anbieten kann und das sind auch Vorteile, warum man 
sich möglichst ein naheliegendes Kompetenzzentrum suchen sollte. Jetzt am Beispiel der 
Mukoviszidose sind wir in dem glücklichen Umstand, dass wir schon eine sehr gezielte, kausale 
Therapie aktuell anbieten können, sodass als ich in die Mukoviszidosebehandlung eingestiegen 
bin, eine mittlere Lebenserwartung von 35 Jahren vorlag. Wir sind jetzt beim Neugeborenen in der 
mittlere Lebenserwartung von 65 Jahren errechnet anhand unseres Mukoviszidose-Register und 
das liegt daran, dass wir schon ganz frühzeitig in Abhängigkeit des Erbgutschadens, der vorliegt, 
den wir identifizieren, schon sehr frühzeitig ab der vierten Woche eine kausale Therapie 
durchführen können und das ist auch so ein Argument, warum wir diese Kinder so zeitig erkennen 
sollten, auch aus ethischen Gründen für die Familien zu identifizieren. 

MODERATORIN: Ein sehr gutes Argument, denke ich. Zum Schluss möchte ich den Blick ja 
nochmal auf die Eltern richten. Was möchten Sie den Eltern denn mitgeben, die ein auffälliges 
Ergebnis erhalten? 



DR. RALF HUSAIN: Die Eltern werden ja von dem Screening-Labor über die nächstgelegene 
spezialisierte pädiatrische Einrichtung informiert und da können die Eltern sich sicher sein, dass 
sie dort eben kompetente Ansprechpartner haben. Es wird dann, wie gesagt, meistens am 
gleichen Tag noch ein direkter telefonischer Kontakt stattfinden. Natürlich kann man am Telefon 
noch nicht alle Aspekte dieses Verdachtsfalls besprechen, aber man muss dann natürlich die 
wichtigsten Informationen bestehen, also eine besondere medizinische Dringlichkeit, ist etwas zu 
beachten bis zu dem Vorstellungszeitpunkt. Meistens findet der aber dann, wie gesagt, am 
folgenden Werktag statt, sodass wir dann die Kinder beurteilen, untersuchen, meistens weitere 
Laboruntersuchungen durchführen müssen und die Eltern dann nochmal ganz ausführlich beraten. 
Und dann ist dann meistens innerhalb einer ganz kurzen Zeit, ich sag mal ein bis zwei Wochen, 
muss dann geklärt sein, liegt eine behandlungspflichtige Erkrankung vor oder nicht. Und wir 
wissen, dass das eine schwere Zeit ist für die Eltern, aber es ist sehr, sehr wichtig, dass es dieses 
Neugeborenen-Screening in Deutschland für alle gibt. Man muss zustimmen und dann hat man 
aber auch alle Möglichkeiten für diesen besonderen Gesundheitsschutz für das Kind. Und wir 
reden hier von Erkrankungen, die teilweise ganz, ganz einfach, einfach durch die Einnahme einer 
Tablette behandelbar sind und dadurch eine schwere Stoffwechselstörung oder Entgleisung 
verhindern. Wir reden von Erkrankungen, die mit einer verkürzten Lebenserwartung einhergehen, 
die wir nun wirksam behandeln können, sodass es in jedem Fall wichtig ist, sich an die 
kompetenten Ansprechpartner zu wenden und dort eben auch die Behandlung und Diagnostik 
durchführen zu lassen. 

MODERATORIN: Wir wissen nun also, wie durch das Neugeborenen-Screening seltene 
Erkrankungen frühzeitig erkannt werden, um sie dann in spezialisierten Zentren wie dem am UKJ 
abklären und behandeln zu lassen. Vielen Dank an unsere Gesprächspartner für die Einblicke in 
das erweiterte Neugeborenen-Screening und die Versorgung am UKJ. Danke fürs Zuhören. Wir 
hören uns wieder. 


