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Warum man bereits Sauglinge
einem Bluttest unterzieht

Viele vererbte Stoffwechselkrankhei-
ten machen sich leider erst bemerkbar,
wenn eine Behandlung bereits zu spdit
kommt und der durch die Krankheit
verursachte Schaden nicht mehr be-
hebbar ist. Deshalb sucht man im
Blut der Neugeborenen nach friihen
chemischen Zeichen, welche den
Krankheitszeichen selbst vorausge-
hen. Einige Tropfen Blut, durch Fer-
senstich entnommen und auf einem
Filterpapierstreifen ins Labor ge-
sandt, kéonnen Anomalien im Stoff-
wechsel aufdecken, die ohne Therapie
innert kurzer Zeit zum Tod oder doch
zu schweren korperlichen und geisti-
gen Schdden fiihren.

Bis heute sind in der Schweiz mehr als
1,3 Millionen Neugeborene systema-
tisch auf etwa ein halbes Dutzend
angeborene Stoffwechselkrankheiten
untersucht worden, entweder durch
die Universitats-Kinderklinik Zirich
oder vom Berner Zentrallaboratorium
des Blutspendedienstes des Schweize-
rischen Roten Kreuzes. Ziirich be-
treut die Ost- und Nordschweiz und
Bern die Zentral-, West- und Sid-
schweiz derweise, dass jedes der bei-
den Zentren ziemlich genau die Hilfte
der gegenwirtig jahrlich rund 76000
Blutproben von Neugeborenen bewil-
tigt. Weltweit sind schitzungsweise
bereits tiber 50 Millionen Kinder gete-
stet worden, seitdem 1961 der ameri-
kanische Arzt Robert Guthrie eine
einfache Testmethode fiir Reihenun-
tersuchungen erfunden hat.

Das in der Schweiz fiir diese Untersu-
chungen entwickelte Programm gilt
heute international als mustergiiltig.
Es wurde 1965 in Ziirich an der Uni-
versitits-Kinderklinik begonnen und
1967 durch das Zentrallabor des SRK-
Blutspendediensts in Bern iibernom-
men. Die praktische Durchfiihrung
ware unmoglich ohne die begeisterte

Guthrie-Test auf Phenylalanin: Positiver Reaktionsausfall (d. h. eine Anomalie)
bei der 6. Probe von links in der obersten Reihe. Das bedeutet Alarm, das Kind
muss so schnell wie moglich behandelt werden.

Mitwirkung der Geburtshelfer, der
Hebammen, der Kranken- und Kin-
derschwestern in den Gebérabteilun-
gen von Spitdlern und Kinderkliniken.
Dank rationeller Arbeitsmethoden
sind die Untersuchungen heute nicht
nur einfach durchzufiithren, sondern
auch billig (in der Schweiz rund
Fr. 13.— pro untersuchtes Kind). Die
Kosten werden — ausgenommen in den
Kantonen Genf, Neuenburg und Wal-
lis — den Wochnerinnen verrechnet.
Auch wenn die Folgekosten fir stoff-
wechselkranke Kinder (z.B. Spital-
aufenthalt, Didtnahrung, édrztliche Be-
treuung) im Einzelfall relativ hoch
sein konnen, ergibt sich vorerst rein
menschlich und dann auch volkswirt-
schaftlich ein betrdchtlicher Gewinn
anhand einer einfachen Kosten-Nut-
zen-Analyse: Neben dem unmessba-
ren Leid, das die rechtzeitige Entdek-
kung und Behandlung von den er-
krankten Kindern, ihren Eltern, Ge-
schwistern usw. fernhélt, stehen ge-
waltige Einsparungen an Versor-
gungskosten. Die Tatsache, dass
rechtzeitig und gut behandelte Patien-
ten selbstédndig werden und lebenslang
ihren eigenen Unterhalt verdienen
konnen, fillt nicht nur individuell-

menschlich, sondern auch sozial und
volkswirtschaftlich ins Gewicht.

Ein hohes Verdienst und Anerken-
nung kommt den Eltern und Pflegern
von stoffwechselkranken Kindern zu.
Es ist fiir sie nicht immer leicht, die
strengen Diét- und anderen Vorschrif-
ten fiir die kleinen Patienten mit der
notwendigen eisernen Disziplin einzu-
halten.

Von 1965 (Ziirich) bzw. 1967 (Bern)
bis Ende 1982 sind in der Schweiz
insgesamt 416 Kinder mit schweren
Stoffwechselstorungen rechtzeitig ent-
deckt worden (1982 = 45 Kinder), von
denen 62 an Phenylketonurie (PKU)
leiden. Diese Krankheit gilt als die
schlimmste unter den vererbten Stoff-
wechselkrankheiten; wird sie nicht be-
reits in den ersten Lebenstagen ent-
deckt, verursacht sie nicht mehr be-
hebbare Hirnschiaden. Diese machen
das Kind von dauernder Aufsicht und
Pflege abhingig, verhindern eine nor-
male Entwicklung und erfordern sogar
lebensldngliche Versorgung in einer
Anstalt.

Die Storung beruht auf einem Fehler
im Enzym, das fiir die Umwandlung
des Phenylalanins verantwortlich ist,
einem normalen Bestandteil aller tie-
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rischen und pflanzlichen Eiweisse. Es
entstehen abnorme, fiir gewisse Orga-
ne giftige Stoffwechselprodukte und
ein zu hoher Phenylalaningehalt im
Blut; dieser kann schon nach wenigen
Lebenstagen im Guthrie-Test nachge-
wiesen werden.

Glicklicherweise kann die Krankheit
bei frither Entdeckung mit einer be-
sonderen Diét behandelt werden. Das
Prinzip besteht darin, dass dem Kind
nur gerade das fiir sein Wachstum und
seine Entwicklung noétige Phenylala-
nin mit der Nahrung zugefiihrt wird.
Dieses heikle Unterfangen gelingt
deshalb, weil die Industrie Didtnah-
rungsmittel entwickelt hat, mit Hilfe
deren die Eltern die Behandlung zu
Hause selbst durchfithren konnen.
Nattirlich werden sie hierbei von Diit-
assistentinnen angeleitet, von speziali-
sierten Arzten in kinderirztlichen
Zentren beraten und vom praktizie-
renden Pédiater gefithrt. Das Kind
muss nach einem genauen Didtplan
erndhrt werden. Seine Entwicklung
wird engmaschig kontrolliert, und sei-
ne Fortschritte werden protokollarisch
festgehalten. Mit dem gleichen Blut-
test, der zur Entdeckung verholfen
hat, wird die Hohe des Phenylalanins
im Blut laufend kontrolliert. Aus dem
Resultat ist ersichtlich, ob das Kind
mit der Nahrung gerade genug, zuwe-
nig oder zuviel Phenylalanin zu sich
nimmt. Die Behandlung wird bei uns
zurzeit bis weit ins Schulalter fortge-
setzt.

Bereits ist der hervorragende Behand-
lungserfolg bei iiber 50 Schweizer
PKU-Kindern ersichtlich. Sie gedei-
hen wie gesunde Kinder, besuchen die
Normalschule, leben — mit Ausnahme
der besonderen Erndhrung — wie an-
dere Kinder und sind im Begriffe, zu
selbstindigen Ménnern und Frauen
heranzuwachsen. Wie froh man darob
sein darf, erhellt unter anderem dar-
aus, dass man heute in den Pflegean-
stalten keine sehr jungen Patienten
mit PKU mehr findet, wihrend bis vor
kurzem jeder hundertste Anstaltsin-
sasse ein Phenylketonuriker war!

Die Galaktosiamie kommt schon in der
ersten, spitestens aber in der zweiten
Lebenswoche zum Vorschein. Kaum
ist sie aufgetreten, nimmt sie einen
derart raschen Verlauf, dass die Kin-
der unbehandelt oft schon in wenigen
Tagen sterben. Ein todkranker Sédug-
ling, zum Arzt und in die Spitalpflege
14

gebracht, muss sofort behandelt wer-
den, noch ehe die Diagnose gestellt
ist. Bekommt er nun anstelle der
Milch Infusionen, erholt er sich teil-
weise.

Die Galaktosdmie entsteht durch ei-
nen vererbten Fehler im Stoffwechsel:
Der mit der Brustmilch oder Kuh-
milch aufgenommene Milchzucker
kann nicht richtig verwertet werden.
Die Galaktosimie kommt in der
Schweiz nur einmal unter 50000 Neu-
geborenen vor, ist also so selten, dass
sie sogar einzelne Kinderérzte nie ge-
sehen haben. Um so wichtiger ist die
Friherkennung durch den Guthrie-
Test. Sobald das Kind seine ersten
Milchmahlzeiten hinter sich hat, steigt
die Galaktose im Blut an. Sie wird in
den getrockneten Bluttropfen ent-
deckt. Uberdies ist es auch moglich,
das Fehlen des betreffenden Enzymes
ebenfalls aus den getrockneten Blut-
tropfen in einem Schnelltest nachzu-
weisen. Das Resultat ist schon wenige
Stunden nach Eingang der Testkarte
im Labor erhiltlich. Wird das Kind
sofort ins Spital gebracht und die rich-
tige milchfreie Didt verabreicht, kon-
nen die schlimmen Krankheitsfolgen
weitgehend vermieden werden. Ein
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Alle Kreise miissen gleichmassig und voll-
standig mit einem Blutstropfen durchtrankt

werden : Riickseite darf nicht weiss bleiben.
Tropfen darf grosser, nicht kleiner als Kreis sein.
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Tag der Blutentnahme:

Spita|:

(Stempel)

Termin, SSW:

Geburtsgewicht :

Antibiotika :

Andere Medikamente :
Transfusion, Datum Menge:
Nahrung :

1. Test []

Bemerkungen: Kontrolle []

In jeden Kreis auf dem Testkirtchen
wird ein Blutstropfen aufgetropft und
das ausgefiillte Kdrtchen an das
zustdndige Laboratorium gesandit.

solches Kind darf zeitlebens keine
Milch zu sich nehmen. Der Milchaus-
schluss muss in den ersten Jahren sehr
streng sein, und die Eltern miissen alle
dem Kind offerierten Nahrungsmittel
auf ihren Milch- oder Milchpulverge-
halt hin iberpriifen. Hier sind sie
natiirlich auf eine umfassende Nah-
rungsmitteldeklaration und auf die
Hilfe der Diidtassistentin angewiesen.
Dennoch ist diese Diét vergleichweise
leicht durchfiithrbar. Setzt sie friih ge-
nug ein und wird sie konsequent ein-
gehalten, so wachsen diese Kinder zu
gesunden Erwachsenen heran.

Eine andere angeborene Stoffwechsel-
krankheit mit schweren Folgen ist die
Ahornsirupkrankheit. Sie entsteht,
weil gewisse Bestandteile der Nah-
rungseiweisse vom Korper nicht rich-
tig verarbeitet werden konnen. Auch
hier liegt ein ererbter Enzymdefekt
zugrunde. Sduglinge mit der schweren
Form dieser Krankheit sind bei der
Geburt normal und werden gegen En-
de der ersten Lebenswoche krank.
Ahnlich wie bei der Galaktosidmie ist
der Verlauf dusserst rasch. Das Kind
wird schlifrig, bekommt Krampfe,
wird bewusstlos und stirbt. Zu spit
oder ungeniigend behandelte Kinder
erleiden einen schweren Hirnschaden
und bleiben in ihrer Entwicklung zeit-
lebens zurtick.

Es gibt auch schwache Formen der
Ahornsirupkrankheit, die zum Teil
geheilt werden konnen. Es ist in je-
dem Fall wichtig, dass die Storung
rasch erkannt und der betreffende
Saugling sofort in drztliche Untersu-
chung und Behandlung gebracht wird.

Mit dem 1977 aufgenommenen Such-
test auf Schilddriisenunterfunktion
(Hypothyerose) konnten in den ersten
drei Jahren bereits 61 Fille entdeckt
werden. Diese angeborene, aber meist
nicht vererbte Krankheit, die sich erst
im Laufe der ersten Monate zeigt,
kann gliicklicherweise mit Hormonen
leicht behandelt werden, wéhrend sie
bei Nichtbehandlung eine Verlangsa-
mung aller Stoffwechselvorginge be-
wirkt und die korperliche und geistige
Entwicklung schwer beeintrdchtigt.
Auch hier ist der Erfolg der Behand-
lung um so besser, je friher sie ein-
setzt.

Weitere vererbte Stoffwechselkrank-
heiten, die mit dem gleichen Testpro-
gramm erfasst werden, sind entweder
harmloser oder bei uns sehr selten. o
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