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Liebe Leserinnen, liebe Leser,

es ist jedes Mal ein Wunder und ein Glick, wenn Eltern
ihr Neugeborenes endlich im Arm halten. Fiir Miitter und
Vater beginnt ein neuer Lebensabschnitt mit sehr viel
Freude, aber auch Anstrengung, mit Aufregung und der
Unsicherheit gepaart mit Sorge um das Wohlergehen des
Kindes. Da kann die Begleitung durch erfahrene Hebam-
men, Kinderkrankenschwestern und Arztinnen und Arzte
gut sein. Sie stehen den jungen Eltern mit Rat und Tat bei
und beraten gern, auch schon vor der Geburt.

Doch nicht alle Kinder kommen gesund zur Welt. Die be-
troffenen Kinder und ihre Eltern stehen dann ganz an-
deren Herausforderungen gegeniber. Die Wissenschaft
zeigt uns, dass ca. 4 % der Neugeborenen von einer rele-
vanten Fehlbildung betroffen sind. Dabei sind ,Herzfeh-
ler" die haufigsten Organfehlbildungen beim Menschen,
bis zu 1 % der Neugeborenen sind betroffen. Nicht in je-
dem Fall handelt es sich aber um einen ,schweren® Herz-
fehler. Das Spektrum reicht von dem kleinen Loch in der
Kammerscheidewand (VSD, Ventrikelseptumdefekt), das
sich auch noch von allein mit dem Wachstum des Kindes
verschlieBen kann, bis zu komplexen Herzanomalien, die
ohne friihzeitige Erkennung und Behandlung lebensbe-
drohlich sind. Zunehmend kdnnen diese Behandlungen
auch uber eine minimal invasive Herzkatheterinterventi-
on durchgefiihrt werden. Fast 70 % aller Herzkatheterun-
tersuchungen sind im Kindesalter therapeutisch und er-
gdnzen oder ersetzen einen chirurgischen Eingriff. Dank
dieser guten medizinisch-technischen Moglichkeiten er-
reichen heute ungefahr 90 % der Kinder mit Herzfehler
das Erwachsenenalter.

Auch Herzfehlbildungen konnen zum Teil bereits vor-
geburtlich im Ultraschall festgestellt werden. Darum ist
es notwendig, alle Schwangerschaftsausgdange in eine
valide Fehlbildungsauswertung mit einzubeziehen. Da-
bei stellt ein Fehlbildungsregister die epidemiologische
Grundlage zur raumlichen und zeitlichen Analyse ange-
borener Fehlbildungen dar. Das Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt ist mit der populationsbezogenen Fehl-
bildungserfassung ein fester Bestandteil der Gesund-
heitsberichterstattung unseres Landes. Die Fortfiihrung
dieser interdisziplindren Zusammenarbeit ist nur durch

die engagierte Mitarbeit aller Einsender aus den ver-
schiedenen ambulanten und stationdren medizinischen
Arbeitsbereichen maoglich.

Im Jahr 2021 wurden in Sachsen-Anhalt nach Angaben
des Statistischen Bundesamtes insgesamt 16.024 Le-
bendgeborene gezdhlt (2020 waren es 16.113). Bun-
desweit waren es 795.492 Lebendgeborene (2020 wa-
ren es 773.144), gegeniiber dem Vorjahr stieg dabei in
Deutschland die Zahl der Geburten um rund 2,9 % auf
einen Hochststand seit 1997.

National und international hat uns die COVID-19-Pan-
demie vor neue Herausforderungen gestellt. Im dritten
Jahr der Pandemie werden die relevanten wissenschaftli-
chen Kenntnisse zu einer SARS-CoV-2-Infektion wahrend
Schwangerschaft, Geburt und Stillzeit in der Leitlinie der
Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizini-
schen Fachgesellschaften (AWMF) gebiindelt, um die
Versorgung der Patientinnen zu verbessern und dem be-
treuenden medizinischen Personal eine Hilfestellung zu
geben.

Mein Dank gilt allen, die sich mit ihrem beruflichen oder
privaten Engagement den von Fehlbildungen betroffenen
Kindern und ihren Familien zuwenden.

Mit freundlichen GriiRen

Petra Grimm-Benne
Ministerin flir Arbeit, Soziales, Gesundheit und
Gleichstellung des Landes Sachsen-Anhalt
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Geburten und Feten 2021 in der Erfassungsregion

Beteiligte Einrichtungen der Region 2021
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 2021

Allgemeine Informationen

Erfassung und Auswertung

Datenqualitat und Vollstandigkeit/Meldeprozedur

Herkunft der fehlgebildeten Kinder und Feten 2021

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

Geschlechtsverhaltnis 2021

Kinder und Feten mit groRen Fehlbildungen in Sachsen-Anhalt (N=588)

Kinder und Feten mit multiplen congenitalen Anomalien (MCA) in Sachsen-Anhalt (N=238)
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/Q87.3)
Anophthalmie/Microphthalmie (Q11.0/Q11.1/Q11.2)
Microtie/Anotie (Q16.0/Q17.2)
Fallot-Tetralogie/Pentalogie (Q21.3/Q21.80)
Transposition der groen GefdRe - 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)
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Ekstrophie der Harnblase (Q64.1)
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Zusammenfassung zu fehlbildungsbedingten Abortinduktionen

Zusammenfassung

Themen im Fokus

Angeborene Herzfehler

Aktuelle Aspekte zu SARS-CoV-2/COVID-19 in Schwangerschaft, Geburt und Wochenbett
Projekte des Fehlbildungsmonitoring 2021

Neugeborenen-Horscreening 2021

Jahresbericht 2021 des Zentrums fiir 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
72
74
75
75
81
82
85
88



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.

Abb.
Abb.

= © % N 9 Vv

11:
12:
13:
14:

20:
21:

22:
23:
24:

25:
26:

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

36:
37:

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)

Schwangerschaftsausgadnge 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 2009

Anteil der Schwangerschaftsausgdange bei Neuralrohrdefekten in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Anencephalie in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Spina bifida in Sachsen-Anhalt seit 2009

Anteil der Schwangerschaftsausgange bei Spina bifida in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Encephalocle in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Microcephalie in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei congenitaler Hydrocephalie in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Arhinencephalie/Holoprosencephalie in Sachsen-Anhalt
seit 2009

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

seit 2009

. Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Microtie/Anotie in Sachsen-Anhalt seit 2009
. Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei

Fallot-Tetralogie/Pentalogie in Sachsen-Anhalt seit 2009

. Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Transposition der groRen GefdRe in Sachsen-Anhalt

seit 2009

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

seit 2009
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Aortenisthmusstenose in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte in
Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Gaumenspalte in Sachsen-Anhalt seit 2009
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Choanalatresie in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Oesophagusatresie/-stenose/-fistel in Sachsen-Anhalt
seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Diinndarmatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Rectum- und Analatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt
seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Hypospadie in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Epispadie in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei indifferentem Geschlecht in Sachsen-Anhalt seit 2009
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Potter-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2009
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei einseitiger Nierenagenesie in Sachsen-Anhalt seit 2009
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Zystennieren in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Ekstrophie der Harnblase in Sachsen-Anhalt seit 2009
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei praaxialer Polydactylie in Sachsen-Anhalt seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Reduktionsfehlbildungen insgesamt in Sachsen-Anhalt
seit 2009

Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Zwerchfellhernie in Sachsen-Anhalt seit 2009
Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Omphalocele in Sachsen-Anhalt seit 2009

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



Abb. 38: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Gastroschisis in Sachsen-Anhalt seit 2009
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im Zeitraum 2011-2021 (N=348)
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Lebend- und

e e o Toggunen TG e
Altmarkkreis Salzwedel 571 - 571 - 3
Anhalt-Bitterfeld 1.056 6 1.062 1 )
Borde 1.261 8 1.269 1 7
Burgenlandkreis 1.268 2 1.270 - 1
Dessau-RoRlau 536 1 537
Halle 2.137 15 2.152 2 9
Harz 1.434 8 1.442 3 7
Jerichower Land 622 6 628 - 3
Magdeburg 2.100 3 2.103 12 10
Mansfeld-Stidharz 831 5 836
Saalekreis 1.305 7 1.312 4
Salzlandkreis 1.276 4 1.280 3 9
Stendal 777 5 782 2 3
Wittenberg 850 2 852 - 1
Landkreis in i i i >
Sachsen-Anhalt o.n.A.

Sachsen-Anhalt 16.024 72 16.096 26 58

* Quelle: © Statistisches Landesamt Sachsen-Anhalt, Halle (Saale), 2022
# Daten Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt

© TUBS
https://de.wikipedia.org/wiki/Datei:Saxony-Anhalt,_administrative_divisions_-_de_-_colored.svg#filelinks



AMEOS Klinikum Aschersleben

Helios Klinik Jerichower Land Burg

Stadtisches Klinikum Dessau

Altmark-Klinikum Krankenhaus Gardelegen

AMEOS Klinikum Halberstadt

Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle (Saale)
Universitatsklinikum Halle (Saale)

Helios Klinik Kéthen

Herzzentrum Leipzig - Universitatsklinik fir Kinderkardiologie (aufierhalb von Sachsen-Anhalt)
Klinikum Magdeburg

Krankenhaus St. Marienstift Magdeburg

Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R.
Carl-von-Basedow-Klinikum Saalekreis Merseburg

SRH Klinikum Naumburg

Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Quedlinburg
Altmark-Klinikum Krankenhaus Salzwedel

Helios Klinik Sangerhausen

AMEOS Klinikum Schonebeck

Johanniter-Krankenhaus Stendal

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

SRH Klinikum Zeitz

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
Zentrum fiir Pranatale Medizin Halle: S. RiRe, N. Manthey

Dr. Ababei, Facharztin fiir Humangenetik, Magdeburg

Dr. Blaschke, Facharztin fir Kinder- und Jugendmedizin, Magdeburg

Dr. Jaekel, Facharztin fiir Kinderchirurgie, Magdeburg

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

Dr. Karsten, Facharzt fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Magdeburg

Klinikum Magdeburg, Prinatale Ultraschalldiagnostik: OA Dr. Schleef

Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Institut fir Humangenetik

Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Universititsfrauenklinik, Prianatale Ultraschalldiagnostik: OA Dr. Gerloff
Universitatsklinkum Magdeburg A.6.R., Institut fir Klinische Chemie, Screeninglabor

Trackingstelle Neugeborenen-Horscreening Sachsen-Anhalt, Magdeburg

Dr. Welger, Facharztin fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Magdeburg

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

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

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

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

Institut fiir Pathologie Dr. Taege, Dr. Bilkenroth, Dr. Irmscher, Eisleben

Klinikum Magdeburg, Institut fur Pathologie

Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R., Institut fur Pathologie

Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Quedlinburg, Institut fiir Pathologie
Praxis fiir Pathologie PD Dr. Schultz, Dr. Liiders, Dr. Hainz, Stendal



Der fur die Fortfiihrung der
interdisziplindren Zusammenarbeit soll wieder mit am
Anfang des aktuellen Jahresberichtes (Datenauswertung
Geburtsjahrgang 2021) stehen.

Angeborene Fehlbildungen sind strukturelle oder funk-
tionelle Auffalligkeiten oder Defekte des Korpers, die
zum Zeitpunkt der Geburt vorliegen. Der Begriff ,ange-
borene” bezieht sich dabei auf die Existenz bereits vor
oder bei der Geburt. Obwohl die Fehlbildungen/Erkran-
kungen angeboren sind, kann der Diagnosezeitpunkt fiir
die einzelnen Auffalligkeiten durchaus unterschiedlich
sein. Dies kann bereits pranatal, zum Geburtszeitpunkt,
im Sduglings- oder Kindesalter (z. B. Horstérungen ohne
Neugeborenen-Horscreening) oder erst post mortem ge-
schehen. Der groRte Teil der angeborenen Fehlbildungen
gehort zu der Gruppe der seltenen Erkrankungen.

Diese prospektive epidemiologische Datenanalyse zu
angeborenen Fehlbildungen ist Teil der Gesundheitsbe-
richterstattung des Landes Sachsen-Anhalt. Dies ware
ohne die kontinuierliche Férderung durch das Ministeri-
um fiir Arbeit, Soziales, Gesundheit und Gleichstellung
des Landes Sachsen-Anhalt nicht méglich. Dank gilt ins-
besondere der Abteilungsleiterin Frau K. Miller. Wir be-
danken uns fir die kontinuierlich gute Zusammenarbeit
mit dem Referat 23, insbesondere mit Frau Dr. med. A.
Henze und Herrn M. Schiener.

Auch im dritten Jahr der SARS-CoV-2-Pandemie konnten
wir trotz der besonderen Herausforderungen die popu-
lationsbezogene Fehlbildungserfassung in Sachsen-An-
halt fortfihren. Unter den anhaltenden Bedingungen der
Pandemie ist der Fokus weiter auf mogliche teratogene

Der vorliegende Jahresbericht enthalt Daten zu Kindern/
Feten mit angeborenen Fehlbildungen und Chromoso-
menstorungen des Bundeslandes Sachsen-Anhalt, wobei
auf den Wohnort der Mutter wahrend der Schwanger-
schaft bzw. zum Zeitpunkt der Geburt Bezug genommen
wird.

Basis der jdhrlichen 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.

Bei der Auswertung der induzierten Aborte wird der
hochgerechnete Geburtstermin zugrunde gelegt, so dass
als Geburtsjahr 2021 gilt, obwohl einige der induzierten
Aborte bereits Ende 2020 vorgenommen wurden. Dieses
Vorgehen ist international liblich. Bei den Spontanaborten
wird demgegeniiber keine Korrektur des Geburtstermins
vorgenommen, die Registrierung erfolgt im tatsachlichen
Monat des stattgefundenen Spontanabortes. Die Anga-
ben zu Lebend- und Totgeburten werden jahrlich in der
Mitte des Jahres vom Statistischen Landesamt in Halle fiir

Auswirkungen gerichtet. Es gibt dazu auch in der Daten-
analyse im europdischen Netzwerk EUROCAT aber wei-
terhin keinen Hinweis. EUROCAT kann dabei auf die Da-
ten aus 38 aktiven Fehlbildungsregistern aus 18 Landern
Europas zuriickgreifen. So werden im Jahr 1,7 Millionen
Geburten (29 % der europdischen Geburtenpopulation)
hinsichtlich angeborener Fehlbildungen ausgewertet
(https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/eurocat).

Auch in der WHO assoziierten Verbundorganisation, dem
International Clearinghouse for Birth Defects Surveilance
and Research (ICBDSR), einem Zusammenschluss von 42
Fehlbildungsregistern aus 38 Landern der Welt (www.
ichdsr.com), gibt es keinen Hinweis auf teratogene Aus-
wirkungen der primadren SARS-CoV-2-Infektion.

In diesem Jahr haben wir als spezielles Thema im Jah-
resbericht die ,Angeborenen Herzfehlbildungen® als die
haufigste Organfehlbildung bei Neugeborenen in Europa
besonders analysiert. Die gesundheitspolitische Bedeu-
tung angeborener Fehlbildungen und die Vorteile einer
guten gesundheitlichen Versorgung ist gerade am Bei-
spiel der angeborenen Herzfehler aufzuzeigen.

Fur die bestandige Zusammenarbeit und Mitwirkung am
Projekt ,Fehlbildungsmonitoring“ danken wir auch der
Medizinischen Fakultidt der Otto-von-Guericke-Universi-
tat Magdeburg. Namentlich méchten wir uns besonders
bei der Dekanin Prof. Dr. rer. nat. D. C. Dieterich fiir die
Unterstiitzung bedanken. Wir freuen uns, dass die Unter-
stiitzung auch weiterhin durch den Arztlichen Direktor
Prof. Dr. med. H.-J. Heinze und das Kaufmannische Direk-
torat, aktuell vertreten durch Herrn M. Bohn, so produktiv
fortgefiihrt wurde.

das vorausgegangene Jahr zur Verfligung gestellt. Die
dargestellten Prozentangaben und Pravalenzen sind ge-
rundete Werte.

Alle an das Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt
Ubermittelten Meldungen werden nach Eingang arztlich
kontrolliert 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 groRen 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
werden, nicht genauer ausgewertet, da diese Daten nur
unvollstandig erfasst werden konnen, weil sie nicht Ziel
der Dauerbeobachtung sind.

Die Darstellung der haufigsten Einzeldiagnosen groler
Fehlbildungen, die in den Jahren 2009 bis 2021 ermittelt
wurden, befindet 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 2021 mit denen der letzten zwolf Jahre (2009
bis 2020). Hierbei liegt der Berechnung der
eine
von 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 Konfidenz-

Die Informationen, die dem Fehlbildungsmonitoring aus
den Geburts- und Kinderkliniken und von den Kollegen
der Pra- und Postnataldiagnostik (Kapitel 4.2) Gibermittelt
werden, werden bewertet, kodiert und in der Datenbank
des Fehlbildungsmonitoring, die eine grundlegende Vo-
raussetzung fiir wissenschaftliche Projekte und Auswer-
tungen bzgl. Fehlbildungen und auch fiir die Jahresberich-
te ist, gespeichert. Zum Geburtsjahrgang 2021 wurden
1.733 neue Datensatze angelegt. Diese Anzahl entspricht
etwa 10,7 % aller Kinder und Feten Sachsen-Anhalts. Fiir
den Jahrgang 2020 erhéhte sich seit der Publikation des
letzten Berichtes die Anzahl der Datensatze durch Nach-
meldungen von Kindern/Feten von 1.822 auf 1.852.

Zum Geburtsjahr 2021 erhielt das Fehlbildungsmonito-
ring 1.982 Meldungen, 384 davon wurden aus ambulan-
ten Einrichtungen geschickt. Zu 11,2 % der Kinder/Feten
kamen Meldungen aus mehr als einer Einrichtung. Diese
Redundanz ist besonders wertvoll, wenn es darum geht,
einen Fehlbildungsverdacht auszurdumen oder zu be-
kraftigen und es dadurch gelingt, seltene oder komplexe
Fehlbildungen besser zu kodieren.

Im Verhaltnis zu den in der Klinik geborenen Babys wur-
den 2021 die meisten Kinder/Feten aus der HELIOS Klinik
Koéthen und dem AMEOS Klinikum Schonebeck gemel-
det. Dafiir danken wir ganz besonders! Auch aus dem
Universitatsklinikum Magdeburg und dem Krankenhaus
St. Marienstift Magdeburg wurden sehr viele Daten (iber-
mittelt. Drei Kliniken in Merseburg, Naumburg und Zeitz
setzen die Einsendetatigkeit mit weniger als 0,5 % der in
der Klinik geborenen Kinder fort. Ausdriicklich positiv ist
das Engagement der ambulanten Einrichtungen und Kol-
leginnen und Kollegen aus allen medizinischen Bereichen
hervorzuheben. Der Dank gilt allen in den Praxen!

Die Qualitat der mitgeteilten Informationen beeinflusst
die Qualitat der in der Datenbank des Fehlbildungsmoni-
toring gespeicherten Daten und diese wiederum die Aus-
sagekraft der daraus erarbeiteten Statistiken. Daher sind
vollstandige und korrekte Angaben zu allen Entitdten
des Meldebogens und die detailreiche Beschreibung der
Diagnosen wichtig. Auch in diesem Jahr ist durch die er-

grenzen beruht auf der Binominalverteilung mit einer
95%-Sicherheitswahrscheinlichkeit.

Um Trends zu erkennen wird auRerdem 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 Neugeborenen-Horscreening 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 fur Neugeborenenscreening in Sachsen-
Anhalt mit Daten zu angeborenen Stoffwechselstérun-
gen und Endokrinopathien vor.

probte Zusammenarbeitund Kraftaller Einsendereine sehr
gute Datenqualitat entstanden. Wichtige Angaben waren
fast vollstandig: Geschlecht zu 99,0 %, Alter der Mutter zu
98,6 % und die Angabe des Landkreises zu 99,1 %. Das Ge-
burtsgewicht war 62-mal nicht angegeben, doch nur 19-
mal bei lebend geborenen Kindern. 2019 fehlte der Kopf-
umfang,derzurBeurteilungeinerMicrocephaliewichtigist,
noch bei 32,4%, 2021 nur noch bei 22,1 % der Meldungen.

Wir bitten alle Einsender, auch zukiinftig alle Fehlbildun-
gen mitzuteilen, alle Begleitfehlbildungen anzugeben und
moglichst vollstandig zu beschreiben. Zum Geburtsjahr
2021 wurden u. a. pranatal 89 Indikatorfehlbildungen
befundet. Zweimal davon erhielten wir keine postnatale
Meldung, die zugeordnet werden konnte. Da nicht besta-
tigte Befunde nicht in die Auswertungen eingehen, kénn-
te bei seltenen Fehlbildungen die resultierende Pravalenz
unterschatzt werden.

Fehlbildungsmeldungen sowie Angaben zu Kontrollfillen
werden uns zu zwei Dritteln auf den detaillierten

Ubermittelt. 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 moglich.
Weiterhin konnen Meldungen auch auf den ,,

, auf denen aber nur ein Basisdatensatz erfasst
wird, erfolgen. Sehr wichtig sind hier vor allem die oben
erwdhnten Angaben sowie ggf. vorhandene Risikofakto-
ren (z. B. Medikamente oder familidre Belastungen) und
die Kernaussage mit genauer Beschreibung der Anomali-
en und/oder Fehlbildungen.

Beide Meldebtgen kdnnen Sie von unserer Homepage

downloaden und
handschriftlich ausfiillen oder die Daten direkt in die
PDF-Datei eintragen, ausdrucken und an uns senden.
Ausgefiillte Meldebdgen erhalten wir iberwiegend per
Post. In manchen Einrichtungen hat sich eine Ubermitt-
lung per Fax bewahrt. Unsere lautet:

Gerne stehen wir Ihnen jederzeit fir Riickfragen zum
Meldeprocedere oder auch allgemein zum Thema ,ange-
borene Fehlbildungen® zur Verfiigung.
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AMEOS Klinikum Aschersleben - - - - - - - 3 - 11 - - - 14

Charité - Universitatsmedizin Berlin - - 3 - - - 1 5 - 1 - - - 10

Helios Klinik Jerichower Land Burg - 1 - - - - - 10 2 - - - - - - - 13
Stadtisches Klinikum Dessau - 8 - - 7 - - - - - - - - 3 - - 18
Altmark-Klinikum 5 3 ) ) ) _ ) ) ) 5

Krankenhaus Gardelegen
AMEOS Klinikum Halberstadt - - 12 - - 1 32 - - - - - - - - 1 46

Krankenhaus St. Elisabeth und
St. Barbara Halle (Saale) : 6 z L 43 > ! : 9 U@ L : 2 : 80

Universitatsklinikum Halle (Saale) - 9 - 2 1 32 1 - - 2 7 3 - 2 1 1 61

Helios Klinik Kothen - 4 - - - - - - - - 1 - - - - - 5

Universitatsklinikum Leipzig - 2 1 - - 7 1 - 3 1 2 - - - - 1 18

Klinikum Magdeburg - 1 51 - - - - 3 53 - - 9 1 - - 2 120

Krankenhaus St. Marienstift Magdeburg - 3 26 - 1 - - 8 54 - - 8 2 - 1 - 103

Universitatsklinikum Magdeburg 2 2 46 - - - 1 13 70 - - 37 9 - - - 180

Carl-von-Basedow-Klinikum _ i ) 3 _ ) _ 6 ) ) _ 9

Saalekreis Merseburg

SRH Klinikum Naumburg - - - 5 - - - - - - - - - - - - 5

Harzklinikum Dorothea Christiane

Erxleben Klinikum Quedlinburg ) : ! : i ) i ) : ! : 2 ) ) i ) 4z

Altmark-Klinikum

Krankenhaus Salzwedel 1 ) ! ) ) ) ) ! ! 14

Helios Klinik Sangerhausen - - - 1 - - - - - 6 1 - - - - 2 10

AMEOQS Klinikum Schénebeck - - - - - - - 1 1 - - 18 - - - 1 21
Johanniter-Krankenhaus Stendal - - - - - - - - - - - - 15 - - 1 16

Harzklinikum Dorothea Christiane i _ i ) i _ 16 ) _ ) ) 5 21

Erxleben Klinikum Wernigerode

Evangelisches Krankenhaus Paul ) i ) ) 1 ) i ) ) i ) i ) 1 ) 1 13

Gerhardt Stift Wittenberg

SRH Klinikum Zeitz - - - 2 - - - - - - - - - - - - 2

Hausentbindung - - - - - - - 1 1 - 1 1 - - - - 4

ohne Angabe der Geburtsklinik bzw.

Geburt auBerhalb von Sachsen-Anhalt ! : ¢ 2 i 2 ! ! @ i 2 i 4 i L
Diese Tabelle zeigt, aus welchen Landkreisen die Kin- sowie die dazugehdrige Geburtsklinik. Nicht immer wur-
der/Feten (Lebendgeburten, Totgeburten, induzierte de dem Fehlbildungsmonitoring diese Klinik zur Kennt-
Aborte und Spontanaborte ab der 16. SSW) mit nis gebracht und nicht alle Fehlbildungen wurden von

kommen, die dem Fehl- den Geburtskliniken gemeldet.

bildungsmonitoring Sachsen-Anhalt gemeldet wurden



Gemeldete Gemeldete

Meldende Einrichtung (sortiert nach Ort) mit grofRen mit groRen/kleinen alle gemeldeten

Fehlbildungen Fehlbildungen Al R
AMEOS Klinikum Aschersleben 3 3 3
Helios Klinik Jerichower Land Burg 4 5 5
Stadtisches Klinikum Dessau 5 9 9
Altmark-Klinikum Krankenhaus Gardelegen - 2 2
AMEOS Klinikum Halberstadt 24 39 39
Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle (Saale) 27 28 28
Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle (Saale), Klinik fiir Kinderchirurgie 3 3 3
Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle (Saale), Pranatale Ultraschalldiagnostik 49 74 76
Universitatsklinikum Halle (Saale), Abteilung fiir Neonatologie und 20 30 30
Padiatrische Intensivmedizin
Universit'a:ltsklinikurq Halle (Saa_llg), Universitatsklinik und Poliklinik fur 20 26 33
Geburtshilfe und Pranatalmedizin
Helios Klinik Kéthen 3 4 344
Herzzentrum Leipzig, Universitatsklinik fur Kinderkardiologie 37 38 38
Klinikum Magdeburg 30 31 31
Klinikum Magdeburg, Institut fir Pathologie 4 4 7
Klinikum Magdeburg, Pranatale Ultraschalldiagnostik 6 6 6
Krankenhaus St. Marienstift Magdeburg 57 87 238
Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R., Institut fiir Humangenetik 19 23 34
Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R., Institut fiir Klinische Chemie, Screeninglabor 12 12 12
Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R., Institut fir Pathologie 3 3 12
E Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R., Universitatsfrauenklinik - 1 3
é Ulj_iversit'atsklinikum I\_/Iagdeb‘urg A.0.R., Universitatsfrauenklinik, 13 14 14
Pranatale Ultraschalldiagnostik
Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R., Universitatskinderklinik 88 158 346
Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R., Universitatskinderklinik, Kinderkardiologie 40 45 46
Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R., Universitatsklinik fir Allgemeinchirurgie,
Bereich Kinderchirurgie g . .
Uni\‘/ersitétlsklini‘kum Magdeburg A.6.R., Universitatsklinik fiir Mund-, Kiefer- und 2 2 2
Gesichtschirurgie
Carl-von-Basedow-Klinikum Saalekreis Merseburg 4 4 4
SRH Klinikum Naumburg 2 2 2
Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Quedlinburg 12 16 16
Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Quedlinburg, 1 1 1
Institut fiir Pathologie
Altmark-Klinikum Krankenhaus Salzwedel 5 6 6
Altmark-Klinikum Krankenhaus Salzwedel, Pranatale Ultraschalldiagnostik 4 4 8
Helios Klinik Sangerhausen 6 6 8
AMEOS Klinikum Schénebeck 3 11 86
Johanniter-Krankenhaus Stendal 5 9 14
Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Wernigerode 8 8 8
Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben Klinikum Wernigerode, 25 27 36
Pranatale Ultraschalldiagnostik
Evangelisches Krankenhaus Paul Gerhardet Stift Wittenberg 5 6 6
SRH Klinikum Zeitz 1 1 1
Die Tabelle gibt einen Uberblick iiber die im Jahr 2021 gegeben ist, stammen die Daten aus den Geburts- und/
eingegangenen oder Kinderkliniken der jeweils genannten Klinik.

(insgesamt 1.982 Meldungen). Wenn es nicht explizit an-



Fortsetzung der Tabelle von Seite 13:

Gemeldete
mit grofRen

Gemeldete
mit groRen/kleinen

alle gemeldeten

Meldende Einrichtung (sortiert nach Ort) Fehlbildungen Fehlbildungen Kinder/Feten
Institut fiir Pathologie Dr. Taege, Dr. Bilkenroth, Dr. Irmscher, Eisleben 3 3 3
Dipl. Heilpadagogin Schlote, Glindenberg/Magdeburg 1 14
Dr. Perlitz, Facharztin fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Haldensleben 1 1 1
Zentrum fur Pranatale Medizin Halle: S. RiRe, N. Manthey 35 35 44

EJ, Dr. Ababei, Facharztin fiir Humangenetik, Magdeburg 17 17 17

§ Dr. Blaschke, Facharztin fir Kinder- und Jugendmedizin, Magdeburg 1 1 4

g Dr. Jaekel, Facharztin fur Kinderchirurgie, Magdeburg 10 15 15

I:; Dr. Karstedt, Facharzt fir Kinder- und Jugendmedizin, Kinderkardiologe, Magdeburg 93 104 104

LE Dr. Karsten, Facharzt fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Magdeburg 22 25 26

g Dr. Welger, Facharztin fiir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, Magdeburg 29 32 33
Dipl.-Med. Fiedler und Giesecke, Facharzte fir Orthopadie, Merseburg 4 6 6
Praxis fur Pathologie PD Dr. Schultz, Dr. Liiders, Dr. Hainz, Stendal 1 1 1
Dr. Achtzehn, Dr. Adams, Facharzte fiir Kinder- und Jugendmedizin, Wanzleben 36 80 116
Trackingstelle Neugeborenen-Horscreening Sachsen-Anhalt, Magdeburg 37 38 38

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.

Bei den Pranatalbefunden wurden die Kinder/Feten nach
dem Vorliegen von Fehlbildungen zum Geburtszeitpunkt
eingeordnet. Es ist moglich, dass zwar ein auffalliger Pra-

mannlich 8.341 Lebend- und Totgeborene
weiblich 7.755 Lebend- und Totgeborene
gesamt 16.096 Lebend- und Totgeborene

Geschlechtsverhaltnis m: w = 1,08

mannlich 334 Kinder und Feten
weiblich 242 Kinder und Feten
unbekannt 12 Kinder und Feten
gesamt 588 Kinder und Feten

Geschlechtsverhaltnis m: w = 1,38

mannlich 124 Kinder und Feten
weiblich 124 Kinder und Feten
unbekannt 1 Kinder und Feten
gesamt 249 Kinder und Feten

Geschlechtsverhdltnis m: w = 1,00

natalbefund Gbermittelt wurde, dieser sich jedoch nicht
bestaitigte. 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.

Beim Statistischen Landesamt Sachsen-Anhalt wurden
im Jahr 2021 16.024 Lebendgeborene registriert. Seit
2016 ist die Anzahl der lebend geborenen Kinder in
Sachsen-Anhalt monoton fallend. Im Jahr 2021 wurden
72 Kinder tot geboren. Das Verhaltnis der Anzahl der Le-
bendgeborenen zur Anzahl der Totgeborenen ist 2021
etwas geringer als das Verhaltnis der Jahre 2009-2020
(222,6 : 1 vs. 240,1 : 1).

Wie in jedem Jahr zeigt sich bei der Geschlechtsvertei-
lung auch 2021 bei lebend und tot geborenen Kindern
eine Androtrophie (m : w = 1,08). Im Berichtszeitraum
betragt das durchschnittliche Verhaltnis m : w = 1,05
(2009-2020) mit einem Maximum von m : w = 1,09
(2006). Fur Totgeborene ergibt sich im Berichtszeitraum
eine Sexratio von m : w = 1,16 (2009-2020). In den letz-
ten drei Jahren wurden jeweils mehr Madchen als Jungen
tot geboren. 2021 ist das Verhaltnis m : w = 0,95.

2021 wurden bei 588 Kindern/Feten groRe Fehlbildun-
gen diagnostiziert. Diese Zahl umfasst lebend und tot
geborene Kinder, medizinisch induzierte Aborte und
Spontanaborte ab der 16. SSW. Das Geschlechtsverhalt-
nis aller Kinder/Feten mit groRen Fehlbildungen ist 2021
wie gewohnt knabenwendig (m : w Minimum 1,18; Ma-
ximum 1,47).

Die Sexratio der 249 Kinder/Feten, die 2021 mit aus-
schlieBlich kleinen Fehlbildungen beim Fehlbildungsmo-
nitoring registriert wurden, ist ausgeglichen. In fast allen
Jahren zuvor ist eine Knabenwendigkeit zu verzeichnen,
die jedoch nicht so deutlich ausgepragt ist wie bei den
Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen.



Jahr 2021
Anzahl Fehlbildungsrate (in %)
588 3,65

Berichtszeitraum 2009-2020

Sachsen-Anhalt

Fehlbildungsrate (in %) Konfidenzintervall (KI 95%)

3,83 3,74 -3,91

Im Berichtsjahr 2021 registrierte das Statistische Landes-
amt in Sachsen-Anhalt 16.096 Geborene. Anhaltend ist
ein Geburtenriickgang in Sachsen-Anhalt festzustellen
(2020: 16.186 Geborene, 2019: 16.717 Geborene). Fiir
den Geburtsjahrgang 2021 gingen beim Fehlbildungs-
monitoring Sachsen-Anhalt 588 Meldungen zu Kindern/
Feten mit groRen angeborenen Fehlbildungen ein, dies
entspricht einer Fehlbildungsrate von 3,65 %.

Im Vergleich zum Vorjahr ist ein Riickgang der Fehl-
bildungsrate fiir angeborene groRe Fehlbildungen bei
Kindern/Feten festzustellen (2020: 3,86 %). Der aktuelle
Pravalenzwert liegt deutlich unter der Gesamtpravalenz
von 3,83 % flir den Berichtszeitraum der Jahre 2009-2020
(KI: 3,74-3,91).

Von den 588 registrierten Kindern/Feten mit angebore-
nen groRen Fehlbildungen wurden 522 lebend geboren,
anteilig entspricht dies 88,78 %. Im Vorjahresvergleich
sank der Anteil leicht (2020: 89,42 %), entspricht jedoch
dem Anteil Gber die Jahre 2009-2021 (88,32 %).

Schwangerschaftsausgang Anzahl Anteil (in %)
Lebendgeburten 522 88,78

davon Lebendgeburten

bis zum 7. Lebenstag verstorben ’ L
davon Lebendgeburten 9 153
nach dem 7. Lebenstag verstorben !
Spontanaborte ab der 16. SSW 6 1,02
induzierte Aborte 58 9,86
Totgeburten
ohne Angabe 2 0,34
gesamt 588 100,0

Innerhalb der ersten sieben Lebenstage verstarben sie-
ben 2021 geborene Kinder und neun weitere nach der
ersten Lebenswoche. Dies war im Vorjahr dhnlich. Im
Geburtsjahr 2021 (iberlebten somit 86,05 % (N=506) der
Kinder/Feten mit angeborenen grolen Fehlbildungen die
Neonatalperiode. Dieser Prozentsatz lag leicht tiber dem
Mittel der Jahre 2009-2020 (85,62 %).

Im Diagramm mit 7- bzw. 6-Jahresintervallen sind seit
den 2000er-Jahren Schwankungen um den diesjahrigen
Anteil der nicht verstorbenen Kinder mit groRen Fehlbil-
dungen erkennbar. Die Uberlebensrate bei groRen Fehl-
bildungen liegt seitdem deutlich Gber dem Mittel des
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Abb. 1: Schwangerschaftsausgdnge (ohne unbekannt) bei Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen (Vergleich ab 1980 (gruppiert))



Anteils zu Beginn der Aufzeichnungen im Fehlbildungs-
monitoring Sachsen-Anhalt (1980-1986: 65,0 %). Dies
ist dem medizinischen Fortschritt aufgrund verbesserter
perinatologischer Planung der notwendigen postnatalen
neonatologischen und interdisziplindren Versorgung ge-
schuldet. Auch die minimalinvasive, aber nicht weniger
intensive Versorgung der Kinder, erméglicht ein Uberle-
ben auch auf lange Sicht.

Zu Totgeburten mit groRen Fehlbildungen gingen 2021
keine Meldungen beim Fehlbildungsmonitoring ein. Bei
zwei Meldungen des Jahres 2021 fehlt die Angabe zum
Schwangerschaftsausgang (0,34 % von N=588).

Im Jahr 2021 wurden dem Fehlbildungsmonitoring Infor-
mationen zu sechs Spontanaborten (ab der 16. SSW) von

Feten mit groRer Fehlbildung Gbermittelt, dies entspricht
einem Anteil von 1,02 %. Ein lber 1 % liegender Anteil
spontaner Aborte wurde seit dem Jahr 2016 (1,11 %)
nicht mehr festgestellt (2009-2020: 0,81 %). Uber die Jah-
re 2000-2021 gibt es einen Abwartstrend, wahrschein-
lich bedingt durch die vorzeitige induzierte Beendigung
von Schwangerschaften mit von angeborener groler
Fehlbildung betroffener Feten.

Der Anteil der induzierten Aborte schwankt seit Mitte
der 1990er-Jahre um einen Wert von 10 %, dies lasst sich
auch anhand der aktuellen Daten des Jahres 2021 bele-
gen (N=58). Anteilig ergeben sich 2021 9,86 % und im
Mittel der Jahre 2009-2020 10,24 %.
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Abb. 2:  GroRe Fehlbildungen bei Kindern/Feten in Sachsen-Anhalt (absolute und prozentuale Angabe)

Die Raten fiir groRe Fehlbildungen unterscheiden sich in
den Landkreisen Sachsen-Anhalts deutlich.

Wahrend in Magdeburg und im Landkreis Borde von
einer nahezu vollstandigen Erfassung der Fehlbildungen
ausgegangen werden kann, ist 2021 im Burgenlandkreis
(Maximum im Jahr 2010: 2,4 %) und in Dessau-RoRlau
(Maximum im Jahr 2012: 3,9 %) eine Untererfassung der
Fehlbildungen nicht auszuschlieRen.

Von den wenigen Meldungen aus dem Klinikum Dessau
(<1 % der im Klinikum geboren Kinder), stammen weni-
ger als die Halfte der Kinder/Feten aus dem Landkreis
Dessau-RoRlau. Im Klinikum Naumburg liegt der Pro-
zentsatz der Meldungen an das Fehlbildungsmonitoring
unter 0,5 % der Anzahl der im Klinikum geboren Kinder.
Die Meldungen zu Kindern/Feten aus dem Burgenland-
kreis kamen groRtenteils aus anderen Einrichtungen,
u. a. aus Halle, Merseburg und dem Herzzentrum Leipzig.



Jahr 2021
Anzahl Fehlbildungsrate (in %)
238 1,48

Berichtszeitraum 2009-2020

Sachsen-Anhalt

Fehlbildungsrate (in %) Konfidenzintervall (KI 95%)

1,59 1,53-1,64

Fur den Berichtszeitraum 2021 gingen im Fehlbildungs-
monitoring Sachsen-Anhalt 588 Meldungen zu Kindern
und Feten mit groRen angeborenen Fehlbildungen ein.
Davon waren 238 Kinder/Feten von multiplen congeni-
talen Anomalien (MCA), mindestens aber von zwei gro-
Ren Fehlbildungen betroffen. Bezogen auf alle Gebore-
nen in Sachsen-Anhalt ergab sich eine Pravalenz fiir MCA
von 1,48 %. Diese lag einerseits unter der des Vorjahres
(2020: 1,61 %) und erheblich unter dem Mittel der Jahre
2009-2020 (1,60 %; K1 1,54-1,65).

In Abbildung 3 wird im Detail aufgefiihrt, welchen Ausgang
die gemeldeten Schwangerschaften von Feten mit multi-
plen angeborenen Anomalien nahmen. Die registrierten
Geborenen waren von mindestens zwei groRen Fehlbil-
dungen betroffen.

Die Dokumentation beginnt mit dem Jahr 1980 und zeigt
schrittweise in Jahresgruppierungen zu sechs bzw. sie-
ben Jahren die Anteile der Schwangerschaftsausgdange
bei allen mit MCA-Fehlbildungen erfassten Kindern/Feten

Schwangerschaftsausgang Anzahl Anteil (in %)
Lebendgeburten 184 77,31

davon Lebendgeburten

bis zum 7. Lebenstag verstorben : 210
davon Lebendgeburten 7 204
nach dem 7. Lebenstag verstorben !
Spontanaborte ab der 16. SSW 4 1,68
induzierte Aborte 50 21,01
Totgeburten
gesamt 238 100,0

und gibt damit ein Abbild der Entwicklung lber den
gesamten Zeitraum. Die Werte des aktuellen Jahres 2021
sind separat aufgefiihrt.

184 (77,31 %) der Kinder/Feten mit multiplen conge-
nitalen Anomalien wurden 2021 lebend geboren. Davon
verstarben 6,52 % im ersten Lebensjahr (das entspricht
5,04 % aller Kinder/Feten mit MCA). Uber den gesamten
Zeitraum von 1980-2021 verstarben 10,36 % der Lebend-
geborenen. Durchschnittlich 68,92 % (1980-2021) aller
Kinder/Feten mit MCA (iberlebten, wobei die Uberlebens-
rate von 43,88 % im ersten Sieben-Jahres-Zeitabschnitt
liber 53,96 % im zweiten Zeitabschnitt auf tber 71 % seit
Mitte der 1990er-Jahre anstieg.
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Abb. 3:  Schwangerschaftsausgdnge bei Kindern/Feten mit multiplen congenitalen Anomalien (MCA) (Vergleich ab 1980 (gruppiert))



Seit Mitte der 1990er-Jahre wird bei etwa 20 % der Feten
mit MCA die Schwangerschaft vorzeitig beendet. Bei iso-

lierten groRen Fehlbildungen ist die Rate mit etwa 10 %
nur halb so hoch (Kapitel 6).
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Abb. 4: Multiple congenitale Anomalien (MCA) bei Kindern/Feten in Sachsen-Anhalt (absolute und prozentuale Angabe)

Die meisten MCA-Betroffenen, die in den kreisfreien Stad-
ten geboren sind, wurden in Magdeburg registriert. Wie
im Vorjahr sind es 52 Kinder/Feten. Auf Rang zwei liegt
Halle mit 29 gemeldeten Fallen. Fiir die kreisfreie Stadt
Dessau-RoRlau wurden nur drei Kinder/Feten mit multi-
plen congenitalen Anomalien registriert. Der diesjdhrige
Anteil mit 0,6 % liegt sehr niedrig und deutlich unter dem
der letzten Jahre (2020: 1,6 %, 2019: 1,1 %).

Die Borde ist im Bundesland der Landkreis mit der hochs-
ten MCA-Rate (2021: 2,8 %). Uber den Berichtszeitraum
ist eine Zunahme an MCA-Féllen zu verzeichnen (2009:
1,6 %). Das Jerichower Land folgt 2021 mit einer MCA-Ra-
te von 1,9 %. Nach dem Vorjahrestief von 1,1 %, ndherte
sich der Wert wieder den Durchschnittswerten der ver-
gangenen Jahre an (2019: 1,8 %, 2018: 2,6 %).

Im Salzlandkreis wurden 2021 1,7 % Kinder/Feten mit an-
geborenen multiplen Anomalien registriert, leicht unter
dem Durchschnitt des Kreises der Jahre 2009-2020 1,9 %.

Im Landkreis Harz schwankt die Rate fiir congenitale
multiple Anomalien lber die Jahre um die 1,8 %, im Jahr
2020 war sie maximal ausgepragt (2,3 %) und lag 2021
deutlich geringer (1,4 %).

Die Landkreise Altmarkkreis Salzwedel, Anhalt-Bitterfeld,
Saalekreis, Stendal und Wittenberg weisen 2021 MCA-Ra-
ten zwischen 0,9 und 1,3 % auf. Uber die Jahre schwan-
ken die Pravalenzen in dhnlichen GroRenordnungen, wo-
bei Uber den Berichtszeitraum gesehen im Altmarkkreis
Salzwedel der Prozentsatz der Kinder/Feten mit multip-
len congenitalen Anomalien sank und im Landkreis Wit-
tenberg anstieg.

Fir die beiden Landkreise Mansfeld-Stiidharz und Bur-
genlandkreis wurden 2021 MCA-Raten wesentlich unter
1 % gemeldet. Wahrend im Burgenlandkreis die MCA-Ra-
ten im Zeitraum von 2009 und 2020 geringer wurden
(maximal 2010: 1,4 %), bewegen sich die Raten in Mans-
feld-Stidharz stets um den Durchschnitt von 1,2 %.



Zum Geburtsjahrgang 2021 wurden dem Fehlbildungs-
monitoring pranatale Sonografiebefunde von 1.023 Kin-
dern/Feten eingesandt. 279-mal davon wurden positive
Befunde (Softmarker und Fehlbildungen oder Anomalien)
mitgeteilt. 744 Einsendungen waren Normalbefunde.

Gut zwei Drittel der Feten (189 Feten; 67,7 %), die beim
Ultraschall auffielen, wiesen Fehlbildungen auf, knapp
ein Drittel (90 Feten; 32,3 %) nur Softmarker oder intra-
uterine Wachstumsstoérungen. Bei 71 Feten (25,4 %) wur-
den sowohl Fehlbildungen als auch Softmarker oder in-
trauterine Wachstumsstérungen gefunden. Nur in einem
Fall wurde keine Information zum Ausgang der Schwan-
gerschaft angegeben, so dass der vorgeburtliche Befund
nicht validiert werden konnte.

Anzahl der

pranatale Sonografiebefunde R

Oligo-/Anhydramnion 24
singuldre Nabelschnurarterie 22
Pyelektasie 19
vergroRerte Nackentransparenz 15
Nackenodem 14
Polyhydramnion 13
Hydrops fetalis 12
hypoplastisches Nasenbein 12
grenzwer_tige Erweiterung der 8
Hirnventrikel

Plexus choroideus Zysten 8
Verkiirzung der Réhrenknochen 7
white spots 7
echogener Darm 6
auffallige Kopfform 4
Double-Bubble-Phanomen 3
persistierende rechte Umbilikal- 2
vene

Sandalenliicke 1

echogene Nieren 1

Uberlappende Finger 1

Fir die beim pranatalen Ultraschall erkannten Softmarker
gibt die Tabelle einen Uberblick. Bei 77 Feten wurde ein
Softmarker, bei 43 Feten wurden zwei Softmarker und
bei finf Feten mindestens drei Softmarker entdeckt.

Am haufigsten (24 x) wurde 2021 ein Oligohydramnion/
Anhydramnion, bei dem die Fruchtblase zu wenig Frucht-
wasser enthalt, beschrieben. In der Halfte der Falle traten

postnatal bestatigte Fehlbildungen bzw. Anomalien am
Urogenitaltrakt auf. Als Folge des Fruchtwassermangels
bildeten sich bei drei Feten eine Lungenhypoplasie oder
KlumpfiiRe aus.

Der zweithaufigste Softmarker war in diesem Jahr die sin-
guldre Nabelschnurarterie (22 x), die, besonders, wenn
noch andere Fehlbildungen vorliegen, ein Hinweis auf
chromosomale und strukturelle Aberrationen sein kann.
So waren sieben dieser Kinder/Feten von einer Trisomie
betroffen.

Der in den beiden Vorjahren am haufigsten entdeckte
Softmarker, die Pyelektasie, wurde 2021 19-mal beob-
achtet. Mit vorangehender Schwangerschaft besteht bei
fetaler Nierenbeckenerweiterung das Risiko, dass diese
zunimmt. Bei 13 Kindern/Feten wurden postnatal Fehlbil-
dungen oder Beeintrachtigungen des Harntraktsystems
festgestellt. Zweimal liegt nur ein Chromosomenbefund
und keine Angabe zum Harntraktsystem vor.

In Sachsen-Anhalt werden pranatale Ultraschallbefun-
de nur unvollstandig erfasst. Die aufgefiihrten Befunde
stammen oft von Gyndkologen, die eine Feindiagnostik
im 2. Trimenon durchfiihren. Daher ist anzunehmen,
dass es von gesund geborenen Kindern noch weitere
pranatale Nachweise von Softmarkern gibt, die dem Fehl-
bildungsmonitoring nicht bekannt sind.

Die Tabelle auf der nachsten Seite zeigt die bei den Feten
des Geburtsjahrganges 2021 bei pranatalen Sonografie-
untersuchungen gefundenen und dem Fehlbildungsmo-
nitoring mitgeteilten Indikatorfehlbildungen. Postnatale
bzw. postnatal bekraftigte Diagnosestellungen der ein-
deutig definierten Indikatorfehlbildungen werden im Ka-
pitel 10 analysiert. Im Folgenden werden, um die Giite
des pranatalen Ultraschalls zu ermessen, vorgeburtlich
diagnostizierte Indikatorfehlbildungen und deren post-
natale Bestatigung dargestellt.

Zu 279 Feten wurde dem Fehlbildungsmonitoring ein
auffalliger Befund der pranatalen Ultraschalluntersu-
chung berichtet. Bei 73 Feten wurden insgesamt 89 Indi-
katorfehlbildungen gesehen. Dabei waren 59 Feten von
einer Indikatorfehlbildung, zehn Feten von zwei und vier
Feten von drei Indikatorfehlbildungen betroffen. Wie in
vielen Vorjahren wurde auch zum Geburtsjahrgang 2021
die Indikatorfehlbildung Lippen- und Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte pranatal am haufigsten (2021: 13 x) entdeckt.

Postnatal genau bestéatigt wurden zum Geburtsjahrgang
2021 von den 89 Befunden 80 Indikatorfehlbildungen
(89,9 %). Dies war fir die Indikatorfehlbildungen Anen-
cephalie, Spina bifida, Encephalocele, Microcephalie,
Arhinencephalie/Holoprosencephalie,  Anophthalmie/
Microphthalmie, Fallot-Tetralogie, Transposition der gro-
Ren GefaRe, Gaumenspalte, Rectum- und Analatresie/
-stenose, Hypospadie, einseitige Nierenagenesie, Ekstro-
phie der Harnblase, Reduktionsfehlbildungen der Extre-
mitaten, Zwerchfellhernie, Omphalocele und Gastroschi-
sis der Fall. Bei vier induzierten Aborten wurde pranatal
neben der Holoprosencephalie eine Lippen-Kiefer-Gau-
menspalte angegeben. Diese vier Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalten wurden zwar nach dem Abort bestatigt, sind aber



Indikatorfehlbildungen
(im pranatalen Ultraschall)

gesamt

Anencephalie 4
Spina bifida 3
Encephalocele 1

Microcephalie 2
Congenitaler Hydrocephalus 9
Arhinencephalie/Holoprosencephalie 6
Anophthalmie/Microphthalmie 1

Fallot-Tetralogie 5
Transposition der groRen Gefalke 4
Linksherzhypoplasie-Syndrom 4
Aortenisthmusstenose 3
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte 12
Gaumenspalte 2
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel 2
Rectum- und Analatresie/-stenose 1

Hypospadie 1

Indifferentes Geschlecht 1

Potter-Sequenz 3
Nierenagenesie, einseitig 5
Zystennieren 5
Ekstrophie der Harnblase 1

Reduktionsfehlbildungen der Extremitaten 3
Zwerchfellhernie 5
Omphalocele 4
Gastroschisis 2

* schwere Fehlbildung gleiches Organsystem

nicht Teil der Auswertungen (Kapitel 10), da diese zur
Holoprosencephalie gehoren.

Zwei pranatalsonografisch diagnostizierte Indikatorfehlbil-
dungen (2,2 %) wurden nicht 1 : 1 als Indikatorfehlbildung
bestdtigt. Bei den Kindern wurden jedoch nach der Geburt
dhnlich schwere Fehlbildungen festgestellt: Ein Kind, bei
dem einseitig eine Zystenniere im Ultraschall vermutet
wurde, wies eine DUP IV. Grades, Megaureter, Uretermiin-
dungsstenose und Ureterocele auf, das andere Kind an
Stelle einer Hydrocephalie ein Tethered cord Syndrom und
eine Hypoplasie des Corpus callosum.

Vier wahrend der Schwangerschaft vermutete Indika-
torfehlbildungen (5,6 %) wurden postnatal nicht besta-
tigt. Ein Kind wies an Stelle einer Linksherzhypoplasie
eine Aortenklappenstenose, PFO und PDA auf. Bei ei-

postnatal genau

Anzahl auffalliger Pranatalbefunde

nicht bestatigt,
aber ahnlich*®

ohne vorliegenden

bestatigt postnatalen Befund
4 - -

3 - -

—
'

N BN (9,1 w
'
'

nem Kind bestatigte sich der Verdacht auf eine Aorten-
isthmusstenose nicht. Ein Pseudohermaphroditismus
masculinus wurde bei einem Kind mit schon pranatal
diagnostizierter penoscrotaler Hypospadie ausgeschlos-
sen. Bei einem induzierten Abort bestand eine obstruk-
tive Uropathie der unteren Harnwege (LUTO), die Potter-
Sequenz wurde nicht bekraftigt.

Nur zwei der beim prdnatalen Ultraschall gefundenen
Indikatorfehlbildungen konnten 2021 postnatal nicht
validiert werden, da nur der Chromosomenbefund und
keine weiteren Angaben zu Fehlbildungen vorliegen.
Bei einem Down-Syndrom ist eine Hydrocephalie nicht
gesichert und bei einem Edwards-Syndrom eine Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte. Beide Schwangerschaften wurden
terminiert. Die offenen Diagnosen gehen nicht in die Aus-
wertungen des Kapitels 10 ein.
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9 Organsystembeteiligung und haufigste Einzeldiagnosen
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Abb. 5: Organsystembeteiligung bei Kindern/Feten mit groRen Fehlbildungen (gruppiert)

Das abgebildete Diagramm (Abb. 5) zeigt den auf alle Kin-
der/Feten mit grolRen Fehlbildungen des Zeitraums 2009-
2021 in Sachsen-Anhalt bezogenen prozentualen Anteil
von Fehlbildungen in sieben wichtigen Organsystemen.

Bei 588 Kindern/Feten wurden zum Geburtsjahr 2021
in Sachsen-Anhalt groRe Fehlbildungen diagnostiziert.
Diese Kinder/Feten haben zu knapp 60 % eine isolierte
groRe Fehlbildung und zu etwas Uber 40 % (2021: 238)
Fehlbildungen an mehreren Organsystemen. Im Dia-
gramm sind multipel fehlgebildete Kinder/Feten mehr-
fach aufgefiihrt. Die Zeitachse ist von 2009-2020 in vier
3-Jahres-Abschnitte gegliedert, dazu ist 2021 gesondert
dargestellt.

Mit Abstand das am haufigsten fehlgebildete Organsys-
tem ist das Herz-Kreislaufsystem. Von 2009-2020 wiesen
42,7 % der Kinder/Feten mit einer groRen Fehlbildung
eine Herzfehlbildung auf. Der aktuelle Wert (2021: 42,9 %)
entspricht dem Mittel der Vorjahre.

Am Muskel- und Skelett-System treten am zweithaufigs-
ten Fehlbildungen auf (2009-2020: 15,1 % aller Kinder/
Feten mit groRen Fehlbildungen). 2021 war mit 17,5 %
ein wie in der ersten Halfte des Berichtszeitraumes tblich
hoher Anteil zu verzeichnen. Der Maximalanteil (19,1 %)
wurde 2010 ermittelt.

Der Anteil der Kinder/Feten mit Fehlbildungen der Nie-
ren und ableitenden Harnwege 2021 liegt mit 12,2 % im
Durchschnitt (2029-2021: 13,1 %). Uber die Jahre des Be-
richtszeitraumes sinkt der Anteil leicht.

Bei 8,2 % aller Kinder/Feten mit groRen Fehlbildungen
wurde im Jahr 2021 die Diagnose ZNS-Fehlbildung ge-

stellt. Dieser Anteil ist hoch (2009-2020: 7,4 % aller Kin-
der/Feten mit groRen Fehlbildungen), jedoch war 2014
(8,7 %) ein noch hoherer Anteil beobachtet worden.
Neuralrohrdefekte (2009-2020: 8,5 pro 10.000 Kinder/
Feten) und Hydrocephalien (2009-2020: 5,7 pro 10.000
Kinder/Feten) (Kapitel 10.1) bilden zusammen etwa die
Halfte der ZNS-Fehlbildungen (2009-2020: 28,2 pro
10.000 Kinder/Feten).

Der Anteil der Kinder/Feten mit Fehlbildungen am Geni-
talsystem (2021: 6,3 %) an allen fehlgebildeten Kindern/
Feten schwankt seit einem hohen Wert 2010 (9,2 %)
zwischen 5,5 % und 9,2 % und liegt durchschnittlich bei
7,2 % (2000-2020).

Der Anteil der Kinder/Feten mit Fehlbildungen am Ver-
dauungstrakt an allen mit groRen Fehlbildungen betragt
im Jahr 2021 4,3 %. Im Berichtszeitraum ist das der nied-
rigste Anteil. Maximal waren 7,4 % (2011) der Kinder/
Feten mit groRen Fehlbildungen von Fehlbildungen des
Verdauungssystems betroffen. Der Durchschnitt liegt bei
6,0 %.

Die Gesichtsspalten unterteilen sich hauptsachlich in die
Gaumenspalten (ca. 1/3) und die Lippen- und Lippen-
Kiefer-Gaumenspalten (ca. 2/3). Zum Geburtsjahr 2021
wurde bei 4,3 % der Kinder/Feten mit groRen Fehlbil-
dungen eine Gesichtsspalte festgestellt, weniger als im
Mittel der Jahre 2009-2020 (5,3 %). Bei den Lippen- und
Lippen-Kiefer-Gaumenspalten liegt die aktuelle Pravalenz
(2021: 7,5 pro 10.000 Kinder/Feten) deutlich unter der
Basispravalenz (2009-2020: 13,2 pro 10.000 Kinder/
Feten) (Kapitel 10.1).
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Kinder/Feten 2021 Kinder/Feten 2009-2020**

ICD-10  Diagnose Privalenz  Priavalenz Konfidenzintervall

Anzahl =~ /10000+ /10,000 (K1 95%)
1. Q21.1 Vorhofseptumdefekt (ohne PFO) 154 95,7 98,9 94,7 -103,3
2. Q21.0 Ventrikelseptumdefekt 80 49,7 47,2 443 - 50,3
3. Q623 g'r':fjf:ﬁjfert‘;’r’gi::g HlAV. 40 24,9 24,9 22,8-27,1
4, Q90. Down-Syndrom (Trisomie 21) 35 21,7 20,5 18,6-22,6
5. H90. g';g’ﬁ;'#gﬁ:gﬁ:gsscgg'r'Leritg“”95' oder 34 21,1 24,3 22,2-26,5
6. Q66.0 Pes equinovarus congenitus (KlumpfuR) 28 17,4 13,8 12,2-15,5
7. Q54. Hypospadie 22 13,7 24,3 22,2 -26,5
8. Q69. Polydactylie (praaxial und postaxial) 21 13,0 12,5 11,0 - 14,1
. Qssas st 6 %S &1 7083
Q62.2 Megaureter 16 9,9 8,1 7,0-9,5
10. Q63.0 akzessorische Niere/Doppelanlage 13 8,1 7,9 6,8-9,3
Q62.1 Atresie und Stenose des Ureters 13 8,1 9,4 8,1-10,8
11.  Q35. Gaumenspalte 10 6,2 3,9 3,1-4,8
12, Q25.6 Stenose der Arteria pulmonalis 9 5.6 2.7 2.1-35
(periphere Pulmonalstenose)
[T s s s arss
13. QO2. Microcephalie 8 5,0 3,9 3,1-4,9
Q61.4 Nierendysplasie 8 5,0 6,4 5,4-7,6
Qs {Hotmewmdoneele 8 so a5 2744
Q91.4-7 Patau-Syndrom (Trisomie 13) 8 5,0 1,3 0,8-1,8
14. Q37. Lippen-Kiefer-Gaumenspalte 7 4,3 10,4 9,0-11,9
Q25.1 Aortenisthmusstenose 7 43 5,7 47-6,8
250 gfenss Ducus Bl (0N, 7 e w2 seng
Q40.0 nggﬁs'acs‘;ﬁ{) Gl 7 43 5,0 41-6,1
Q21.3 Fallot-Tetralogie 7 4,3 3,4 2,8-4,3
15. Q91.0-3 Edwards-Syndrom (Trisomie 18) 6 3,7 4,6 3,7-5,6
Q23.0 Aortenklappenstenose/-atresie 6 3,7 2,6 1,9-3,4
QO00. Anencephalie 6 3,7 2,2 1,6-2,9
Q04.2 Holoprosencephalie 6 3,7 1,6 1,1-2,2
* bezogen auf 16.096 Geburten ** bezogen auf 206.371 Geburten
In der voranstehenden Tabelle sind die 28 am haufig- Bezugsgrole der Pravalenz bildet 2021 die Grundge-
sten vorkommenden groRen Einzelfehlbildungen in Sach- samtheit von 16.096 Geburten in Sachsen-Anhalt bzw.
sen-Anhalt, absteigend sortiert nach ihrer Prdavalenz im von 206.371 Geburten fiir die Basispravalenz (mit Konfi-

Jahr 2021, aufgefiihrt. denzintervall) Giber die Jahre 2009-2020.



Wie immer befindet sich an der ersten Stelle der Haufig-
keitstabelle mit weitem Abstand zu den anderen Fehlbil-
dungen der Vorhofseptumdefekt (2021: 95,7 pro 10.000
Geburten; 2009-2020: 98,9 pro 10.000 Geburten) als die
am meisten diagnostizierte Einzelfehlbildung. Etwa ein
Kind/Fet von 100 ist in Sachsen-Anhalt davon betroffen.
Darauf folgt etwa halb so haufig eine weitere Herzfehl-
bildung, der Ventrikelseptumdefekt (2021: 49,7 pro
10.000 Geburten; 2009-2020: 47,2 pro 10.000 Gebur-
ten). Bei beiden Herzfehlbildungen liegt 2021 die Prava-
lenz im Toleranzbereich.

Drei Fehlbildungen rangieren tber die Jahre 2009-2020
und so auch 2021 auf Platz drei bis fiinf der Haufig-
keitsliste der Einzelfehlbildungen: die dilatative Uropa-
thie Il.-IV. Grades/Ureterocele (2021: 24,9 pro 10.000
Geburten), das Down-Syndrom (2021: 21,7 pro 10.000
Geburten) und die angeborenen Hoérstérungen (2021:
21,1 pro 10.000 Geburten). Die Pravalenz der dilatativen
Uropathie I.-IV. Grades/Ureterocele und die der haufig-
sten Chromosomenstorung, dem Down-Syndrom, finden
sich 2021 unauffallig im Normbereich. Die Pravalenz fiir
angeborene Horstorungen zeigt sich 2021 das erste Mal
seit Beginn des Neugeborenenhorscreening mit Tracking
der angeborenen Horstérungen (2007) deutlich unter-
halb der unteren Konfidenzgrenze der Basispravalenz
Sachsen-Anhalts (2009-2020: 24,3 pro 10.000 Gebur-
ten).

Obwohl KlumpfiiRe im Jahr 2021 in Sachsen-Anhalt
haufiger als erwartet gesehen wurden (2021: 17,4 pro
10.000 Geburten; 2009-2020: 13,8 pro 10.000 Gebur-
ten), nehmen sie im Ranking den tblichen sechsten Platz
ein. Uber die Jahre schwanken die Pravalenzen stark zwi-
schen 6,5 (2013) und 17,9 (2019) pro 10.000 Geburten.

Fiir alle Schweregrade der Hypospadie, d. h. von der glan-
duldren bis zur scrotalen Form, liegt 2021 die Pravalenz
stark unter dem Normalniveau und damit an siebenter
Stelle der Haufigkeitsliste (2021: 13,7 pro 10.000 Gebur-
ten; 2009-2020: 24,3 pro 10.000 Geburten). In den Jah-
ren des Berichtszeitraumes waren fiir alle Hypospadien
stets Pravalenzen von lber 20,0 pro 10.000 Geburten
beobachtet worden.

Auf dem Ublichen Rang acht und im oberen Bereich der
Basispravalenz ist 2021 die Pravalenz fur die Polydactylie
(13,0 pro 10.000 Geburten) angesiedelt. Die Polydactylie
wird in zwei Formen unterschieden, die auch kombiniert
auftreten kénnen: in die postaxiale Polydactylie (2021:
8,7 pro 10.000 Geburten; 2009-2020: 9,3 pro 10.000
Geburten) und die seltenere Indikatorfehlbildung pra-
axiale Polydactylie (2021: 5,0 pro 10.000 Geburten;
Kapitel 10.27).

Die Subluxation des Huftgelenkes und der Megaureter
traten 2021 mit 9,9 pro 10.000 Geburten haufiger auf
als in den Jahren zuvor (2009-2020: je 8,1 pro 10.000
Geburten). Die Maxima im Berichtszeitraum beim Mega-
ureter (2016: 11,0 pro 10.000 Geburten) und bei der
Subluxation des Huftgelenkes (2010: 17,3 pro 10.000
Geburten) wurden jedoch nicht erreicht.

An zehnter Stelle rangieren zwei Fehlbildungen des Harn-
traktsystems, die Doppelanlage der Niere und die Atresie

bzw. Stenose des Ureters. Mit der gleichen Pravalenz
(2021: 8,1 pro 10.000 Geburten) zeigten sich beide Pra-
valenzen in diesem Jahr unauffallig im Bereich des Konfi-
denzintervalles.

Darauf folgt haufiger als ublich (2021: 6,2 pro 10.000
Geburten; 2009-2020: 3,9 pro 10.000 Geburten) die
Spalte des harten Gaumens. Die diesjahrige Pravalenz
stellt im Berichtszeitraum ein Maximum dar.

Ebenfalls zahlreicher als erwartet zeigte sich 2021 die
Stenose der Arteria pulmonalis (2021: 5,6 pro 10.000
Geburten), die sonst nicht unter den obersten 15 Platzen
der Haufigkeitsliste der Einzelfehlbildungen angesiedelt
ist. Mit gleicher Prdvalenz errechnet sich im Jahr 2021
fur die Hydrocephalie ein Wert im Vertrauensintervall der
Basispravalenz.

Eine Pravalenz von 5,0 pro 10.000 Geburten und Platz 13
ergab sich 2021 fur vier Fehlbildungen. Etwas seltener als
ublich wurde eine Nierendysplasie angegeben. Ofter als
erwartet wurden die Microcephalie (2009-2020: 3,9 pro
10.000 Geburten) und eine weitere Herzfehlbildung, die
diskordante ventrikuloarterielle Verbindung (2009-2020:
3,5 pro 10.000 Geburten) mitgeteilt. AuRergewohnlich
oft wurde im Geburtsjahrgang 2021 ein Patau-Syndrom
registriert. Fr diese Trisomie stiegen die Pravalenzen in
den letzten Jahren an, aber es wurde in Sachsen-Anhalt
noch nie eine Pravalenz von tber 1,8 pro 10.000 Gebur-
ten (2019) festgehalten.

Die Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (2021: 4,3 pro 10.000
Geburten; 2009-2020: 10,4 pro 10.000 Geburten) ist im
Jahr 2021 erst an 14. Stelle zu finden. Nach zwei Jahren
Uber dem Normalniveau ist sie 2021 sehr selten aufgetre-
ten. Da die Lippen-Kiefer-Gaumenspalte zusammen mit
der Lippenspalte die Indikatorfehlbildung Lippen- und
Lippen-Kiefer-Gaumenspalte (Kapitel 10.14) ausmacht,
wirkt sich die geringe Pravalenz auch auf die Jahresprava-
lenz der Indikatorfehlbildung aus.

Eine Jahrespravalenz von 4,3 pro 10.000 Geburten (2021)
wurde ebenso fiir drei Herzfehlbildungen festgestellt, fur
die Aortenisthmusstenose (Kapitel 10.13) und fiir den
hamodynamisch wirksamen PDA (2009-2020: 10,2 pro
10.000 Geburten), die beide seltener als tblich diagnosti-
ziert wurden und fiir die Fallot-Tetralogie (Kapitel 10.10),
bei der die Pravalenz an der unteren Konfidenzgrenze
der Basispravalenz liegt. Auch fir die Hypoplasie/Agene-
sie des Corpus callosum errechnet sich 2021 eine Pra-
valenz von 4,3 pro 10.000 Geburten, die innerhalb des
unteren Toleranzbereiches einzuordnen ist.

Die sonst zweithaufigste Trisomie, das Edwards-Syn-
drom, zeigt sich mit 3,7 pro 10.000 Geburten im aktu-
ellen Jahr 2021 in Ublicher Haufigkeit. Drei weitere Fehl-
bildungen mit einer berechneten Pravalenz von 3,7 pro
10.000 Geburten (2021), die nicht jedes Jahr unter den
oberen Rangen der Haufigkeitsliste zu finden sind, wur-
den in diesem Jahr bedeutend haufiger angegeben als
Ublich: die Aortenklappenstenose/-atresie (2009-2020:
2,6 pro 10.000 Geburten), die Anencephalie (2009-2020:
2,2 pro 10.000 Geburten) und die Holoprosencephalie
(2009-2020: 1,6 pro 10.000 Geburten).



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

Die Anencephalie beschreibt das partielle Feh-
len des Schiadeldaches, 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.

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.

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.

Die Microcephalie ist durch einen zu kleinen occipito-
frontalen Schadelumfang (zwei Standardabweichungen
unter der Norm, www.intergrowth21.ndog.ox.ac.uk nach
Villar et al. Lancet 2014, Kapitel 10.5), bezogen auf die
alters- und geschlechtsabhdngige Normalverteilung ge-
kennzeichnet. Ausgeschlossen wird die Microcephalie,
wenn sie mit einem Neuralrohrdefekt assoziiert ist.

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. Bei Fallen mit einem Neuralrohrdefekt wird die con-
genitale Hydrocephalie ausgeschlossen.

AuRerdem bleiben die Macrocephalie ohne erweiterte

Hirnventrikel, der Schadel bei mazerierten Feten, die Hy-
dranencephalie und der postnatal entstandene Hydro-
cephalus (posthamorhagisch) ausgeschlossen.

Die Arhin- bzw. Holoprosencephalie bezeichnet angebo-
rene Fehlbildungen des Gehirns, bei denen eine unvoll-
standige Lappung der Hirnhemisphdren in unterschied-
lichem AusmaR vorliegt. Die Geruchsnerven kdnnen
fehlen. Bei der Arhinencephalie/Holoprosencephalie
sind die Cyclopie, Cebocephalie, Ethmocephalie und die
pramaxillire Agenesie inbegriffen. Bei Fallen mit einem
Neuralrohrdefekt wird die Arhinencephalie/Holoprosen-
cephalie ausgeschlossen.

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.

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.

Die Fallot-Tetralogie/Pentalogie ist eine Herzfehlbildung,
die als Kombination von Ventrikelseptumdefekt, reiten-
der Aorta, infundibularer Pulmonalstenose und Hypertro-
phie des rechten Ventrikels definiert ist. Eingeschlossen
ist die Fallot-Pentalogie, die zusatzlich einen ASD aufweist.

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.

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.



Als Aortenisthmusstenose wird eine Einengung (Obstruk-
tion) der Aorta descendens, meist am Abgang des Duc-
tus arteriosus Botalli, bezeichnet.

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. AuRer-
dem wird die Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
bei Arhin- bzw. Holoprosencephalie ausgeschlossen.

Gaumenspalten sind Verschlussdefekte des harten
und/oder weichen Gaumens hinter dem Foramen in-
cisivum, ohne das Vorhandensein einer Lippenspalte.
Eingeschlossen sind die submuk&se Gaumenspalte, die
Pierre-Robin-Sequenz und das Catel-Manzke-Syndrom.
Ausgeschlossen sind die Gaumenspalte mit Lippenspalte,
die Gaumenfissur, die Uvulaspalte, der funktionelle kurze
Gaumen und der hohe, schmale Gaumen. Auferdem wird
die Gaumenspalte bei Arhin- bzw. Holoprosencephalie
ausgeschlossen.

Unter Choanalatresie wird der angeborene Verschluss
(membrands oder knochern) der posterioren Choane
bzw. Choanae verstanden. Ausgeschlossen ist die nicht
therapiebediirftige Choanalstenose.

Die Oesophagusatresie/-stenose/-fistel wird definiert als
Fehlen oder durchgangige Verengung des Oesophagus
mit oder ohne Trachealfistel. Eingeschlossen sind die
oesophago-tracheale Fistel mit oder ohne Oesophagusa-
tresie oder -stenose.

Die Diinndarmatresie/-stenose bezeichnet den komplet-
ten oder partiellen Verschluss des Lumens eines Dinn-
darmsegmentes. Dabei kann es sich um einen einzelnen
Abschnitt oder um multiple Teile von Jejunum oder lleum
handeln. Ausgeschlossen ist die Duodenalatresie. Bei
Fallen mit einer Omphalocele oder Gastroschisis wird die
Dinndarmatresie/-stenose ausgeschlossen.

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.

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).

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

Ein unklares Geschlecht liegt dann vor, wenn das (dulere)
Geschlecht zur Geburt des Kindes keine phanotypische
Geschlechtszuordnung zuldsst. Dabei kann es sich um
einen echten mannlichen oder weiblichen Hermaphrodi-
tismus oder Pseudohermaphroditismus handeln.

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

Die einseitige Nierenagenesie ist durch das vollstandige
Fehlen einer Niere gekennzeichnet. Ausgeschlossen ist
die einseitige Nierendysplasie.

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

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.

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

Reduktionsfehlbildungen der Extremitdaten 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.

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.



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 (Paraumbili-
calhernie), die Bauchmuskelaplasie oder -hypoplasie und
die hautumschlossene Umbilicalhernie (skin-covered um-
bilical hernia).

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.

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-

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

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

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.

Fir das Klinefelter-Syndrom sind zwei oder mehr
X-Chromosomen bei mannlichem Phanotyp ursachlich
(Karoytyp 47,XXY). Zu den Anomalien der Gonosomen
bei mannlichem Phanotyp zahlen auch Strukturanoma-
lien der Gonosomen oder ein Gonosomen-Mosaik.

komplex kénnen nicht descendierte Hoden, KlumpfiiRe
und eine Omphalocele vorhanden sein.

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:

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 Miittern, die zur Geburt und wahrend der Schwangerschaft ihren 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 (2009 bis 2020) liegt eine Gesamtanzahl von 206.371 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 2009-2020 von 38 Full-Member-Registern der European Surveillance of Congenital Anomalies (EUROCAT) aus
18 europdischen Staaten. Die Berechnung der EUROCAT-Pravalenz beruht auf einer Gesamtzahl von 8.581.163 Gebur-
ten (Quelle: https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/eurocat/eurocat-data_en).
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Mit einer von zeig-

ten sich im Jahr 2021 die Neuralrohrdefekte etwas un-
terhalb der Basispravalenz (2009-2020: 8,5 pro 10.000
Geburten).

Die Pravalenzwerte zum Anfang des Berichtszeitraumes
gleichen den Aktuellen. Nach einer sehr hohen Prava-
lenz im Jahr 2014 (14,6 pro 10.000 Geburten) sanken
sie dann wieder ab. Die Veranderung der Pravalenz tber
den Zeitraum der Trendanalyse (2008-2021) wird wegen
der steigenden Werte zu Anfang des Berichtszeitraumes
und fallenden Werten in den letzten Jahren als nichtlinear
eingeordnet (Kapitel 10.38).

Neuralrohrdefekte umfassen drei Arten von neuralen
Verschlussstorungen: Anencephalie, Spina bifida und En-
cephalocele, die in den Kapiteln 10.2 bis 10.4 gesondert
betrachtet werden. Meistens sind die Kinder/Feten mit ei-
nem Neuralrohrdefekt von einer Spina bifida (2009-2020:
60,2 % der Neuralrohrdefekte) betroffen. 2021 wurden in
Sachsen-Anhalt sechs Anencephalien, fiinf Spina bifida
und keine Encephalocele gesehen.
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Abb. 6: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Neuralrohrdefekten in Sachsen-Anhalt seit 2009

Nach einer von einem Neuralrohrdefekt betroffenen
Schwangerschaft sollte tber eine erhohte Folsdure-
prophylaxe nach Empfehlungen der medizinischen
Fachgesellschaften (in  Deutschland verfiigbares
Praparat mit 5 mg Folsdure-Aquivalent pro Tag) bei
Kinderwunsch aufgeklart werden. Auch Frauen
mit antiepileptischer Medikation und chronischen
Resorptionsstorungen wird diese hohere Dosis heute
empfohlen.

HINWEIS

Der von EUROCAT europaweit ermittelte Toleranzbereich
der Pravalenz der Jahre 2009-2020 (10,5 pro 10.000
Geburten) ist liber dem Konfidenzintervall der Basispra-
valenz aus Sachsen-Anhalt angesiedelt. Der diesjahrige
Wert der Pravalenz Sachsen-Anhalts befindet sich weit
unterhalb des Konfidenzintervalls der Gesamtpravalenz
der europdischen Register.

Schwangerschaftsausgang 2 X Lebendgeburt
1 x Lebendgeburt
bis zum 7. Lebenstag verstorben

8 x induzierter Abort

Geschlecht 3 x mannlich

4 x weiblich

4 x keine Angabe
Anzabhl isolierter 3 x MCA

Fehlbildungen/MCA 8 X isoliert

Drei Kinder mit Neuralrohrdefekt wurden 2021 lebend
geboren, wobei ein Kind mit Anencephalie am 1. Lebens-
tag verstarb. 8-mal wurde die Schwangerschaft vorzeitig
beendet (2021: 72,7 %, 2009-2020: 71,0 % der Kinder/
Feten mit Neuralrohrdefekt).
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Abb. 7:  Anteil der Schwangerschaftsausgdange bei Neuralrohr-
defekten in Sachsen-Anhalt seit 2009

Im Rahmen von wissenschaftlichen Studien zur Pravention
sind nur wenige Fehlbildungen so gut untersucht wie die
Neuralrohrdefekte. Bereits seit 1995 gibt es Empfehlungen
der deutschen medizinischen Fachgesellschaften zur peri-
konzeptionellen Folsduresupplementierung mit 0,4 mg pro
Tag fiir Frauen im gebarfahigen Alter.
Es wird eine unzureichende Umsetzung der Empfehlung bei
ungeplanten Schwangerschaften (Erstkonsultation in der
Gynakologie frithestens in der 5. bis 7. SSW) und Risikogrup-
pen mit geringem soziodkonomischen Status oder Migran-
ten in Studien angemahnt. Eine eigene Stichprobe bestatigt
diese unzureichende Umsetzung®*.
* Literatur
Wegner C, Kancherla V, Lux A, Kéhn A, Bretschneider D, Freese K, Heiduk M,
Redlich A, Schleef D, Jorch G, Rissmann A. Periconceptional folic acid supplement
use among women of reproductive age and its determinants in central rural Ger-

many: Results from a cross sectional study. Birth defects research 2020; 112(14):
1057-1066
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Zum Geburtsjahrgang 2021 wurden in Sachsen-Anhalt
sechs Anencephalien beobachtet. Nachdem im vergan-
genen Jahr mit 1,2 pro 10.000 Geburten die Pravalenz
sehr niedrig lag, ergibt sich fiir 2021 mit

eine aktuelle oberhalb des
Konfidenzintervalls der Basispravalenz (2009-2020:
2,2 pro 10.000 Geburten).
Uber den Zeitraum der Trendanalyse (2008-2021) im
Kapitel 10.38 ist durch die schwankenden Anzahlen bei
der Bewertung des Trendes die nichtlineare Veranderung
wesentlich.

Im Vergleich des Vertrauensintervalls der Basispravalenz
von Sachsen-Anhalt mit dem der europdischen Register
(2009-2020: 4,2 pro 10.000 Geburten) befindet es sich
weit unterhalb dessen. Die niedrige Basispravalenz Sach-
sen-Anhalts ist Folge von sehr niedrigen Prdvalenzen
in den Jahren 2009-2013. Die aktuelle Pravalenz Sach-
sen-Anhalts fiir Anencephalie ist nur etwas unter dem
europdischen Normbereich einzuordnen.

Ein Kind mit Anencephalie und multiplen Fehlbildungen
kam lebend zur Welt, verstarb jedoch innerhalb der ersten

24 Stunden. Bei fiinf weiteren Feten, bei denen die An-
encephalie zwischen der 11. und 15. SSW im pranatalen
Ultraschall gesehen wurde, wurde die Schwangerschaft
terminiert.

Schwangerschaftsausgang 1 x Lebendgeburt
bis zum 7. Lebenstag verstorben

5 x induzierter Abort

Geschlecht 1 x mannlich

1 x weiblich

4 x keine Angabe
Anzahl isolierter 1 x MCA

Fehlbildungen/MCA 5 x isoliert

- univentrikuldres Herz, einseitige Nierenagenesie, ein
rudimentdr angelegter Arm, hypoplastischer Thorax,
Halbwirbel, Skoliose

4,0 1
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Abb. 8: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Anen-
cephalie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Im Geburtsjahr 2021 wurden dem Fehlbildungsmonito-
ring nur fiinf Kinder/Feten mit Spina bifida gemeldet. Da-
raus errechnet sich eine durchschnittliche

fur Sachsen-Anhalt von ,
die signifikant die Basispravalenz von 5,1 pro 10.000
Geburten (2009-2020) unterschreitet.
Nachdem 2014 ein Maximalwert (8,2 pro 10.000 Gebur-
ten) beobachtet wurde, lagen die Pravalenzwerte um den
Durchschnittswert oder darunter. Bei der Trendanalyse
im Kapitel 10.38 ist die nichtlineare Veranderung lber
die Jahre 2008-2021 zu erkennen.

EUROCAT gibt fiir die Spina bifida eine Gesamtpravalenz
von 5,1 pro 10.000 Geburten (2009-2020) an. Das Pra-
valenzintervall der Basispravalenz von Sachsen-Anhalt
ist breiter und berspannt aufgrund der kleineren Zah-
len das der europaischen Fehlbildungsregister, doch der
Wert der Pravalenzen ist dhnlich hoch

Schwangerschaftsausgang 2 x Lebendgeburt

3 x induzierter Abort

Geschlecht 2 x mannlich
3 x weiblich

Anzahl isolierter 2 x MCA

Fehlbildungen/MCA 3 x isoliert

Zwei Kinder mit einer lumbalen und einer lumbosacra-
len Spina bifida waren von einer Syringomyelie betrof-
fen. Bei weiteren drei Feten wurden bei den pranatalen
Ultraschalluntersuchungen zwischen der 20. und 24.
SSW eine lumbosacrale und zwei sacrale Spina bifida
diagnostiziert. Diese drei Schwangerschaften wurden ab-
gebrochen. Bei zwei Feten davon war zu der Spina bifida
eine Arnold-Chiari-Malformation und eine Hydrocephalie
festzustellen.

- 2 x Syringomyelie (1 x mit Sacralgriibchen, Naevus
flammeus)
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Abb. 9: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Spina
bifida in Sachsen-Anhalt seit 2009

Im Berichtszeitraum kam es bei Spina bifida zu keiner
Totgeburt oder einem Spontanabort. Knapp 60 % der
Kinder/Feten wurden lebend geboren, bei gut 40 %
wurde die Schwangerschaft abgebrochen. Der Anteil
der lebend geborenen Kinder nimmt lber den Zeitraum
2009-2020 leicht ab.
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Abb. 10: Anteil der Schwangerschaftsausgange bei Spina bifida
in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Die Indikatorfehlbildung Encephalocele zahlt mit einer
Basispravalenz von 1,2 pro 10.000 Geburten (2009-
2020) in Sachsen-Anhalt zu den seltenen Fehlbildungen.
Durchschnittlich kénnen in Sachsen-Anhalt pro Jahr zwei
bis drei Falle erwartet werden. Wie im Vorjahr 2020 trat
auch im aktuellen Jahr 2021 in Sachsen-Anhalt keine
Encephalocele auf.

Das Konfidenzintervall der Basispravalenz Sachsen-
Anhalts liberdeckt die etwas weiteren Grenzen des von

EUROCAT angegebenen Konfidenzintervalls der euro-
pdischen Pravalenz (2009-2020: 1,2 pro 10.000 Gebur-
ten). Beide Pravalenzen sind liber den Berichtszeitraum
dhnlich hoch. Dementsprechend ist die Jahrespravalenz
Sachsen-Anhalts, auch verglichen mit der von EUROCAT,
als niedrig zu bewerten.
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Abb. 11: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Encephalocle in Sachsen-Anhalt seit 2009
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In Sachsen-Anhalt wurde bei acht Kindern/Feten des
Jahrgangs 2021 eine Microcephalie diagnostiziert.
Bei einem Fet mit Patau-Syndrom, einem mit cCMV
und zwei Spontanaborten der 24. SSW unterschieden
sich nach Berlcksichtigung von Gestationsalter und
Geschlecht die Kopfumfange um mehr als -3 SD vom
Normal. Vier weitere Kinder entwickelten eine Microce-
phalie im Verlauf des ersten Lebensjahres. Zur Diagnose-
stellung werden im Fehlbildungsmonitoring die von
der INTERGROWTH-21st-Projekt-Studie zur Verfligung
gestellten international giltigen Perzentilen-Kurven zu
Hilfe genommen. Meist wird die Diagnose erst im Laufe
des ersten Lebensjahres mit der Nicht-Entwicklung von
Gehirn und Schadel endgiiltig gestellt.

Mit zeigt sich 2021 die aktu-
elle Sachsen-Anhalts, nach drei Jahren jeweils
unterhalb der Basispravalenz (zwischen 2,4 und 2,9 pro
10.000 Geburten), wieder leicht dartiber (2009-2020: 3,9
pro 10.000 Geburten).

Beim Vergleich der Pravalenzen fiir Sachsen-Anhalt, fir
2021, als auch fiir den Berichtszeitraum, mit der von
EUROCAT bereitgestellten Pravalenz der europdischen
Register fiir 2009-2020 (2,7 pro 10.000 Geburten), lie-
gen diese deutlich dariber.

Schwangerschaftsausgang 4 x Lebendgeburt
2 x Spontanabort
2 x induzierter Abort

Geschlecht 4 x mannlich
4 x weiblich

Anzahl isolierter 4 x MCA

Fehlbildungen/MCA 4 x isoliert

- Patau-Syndrom mit: Zwerchfellhernie, Dextrokardie

- 2 x cCMV (1 x mit Hydrocephalus internus, Schiz-
encephalie, Pachymicrogyrie, Corpus callosum Age-
nesie, VSD, PFO bei Reifgeborenem, bds. Schall-
empfindungsstérung, Himangiomen)

- Alkohol-Embryopathie mit: VSD, rechtventrikuladrer
Myokardhypertrophie
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Abb. 12: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Microcephalie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Bei der Indikatorfehlbildung Hydrocephalie werden nur
die angeborenen Hydrocephalien betrachtet, die sich
nicht in Folge von Neuralrohrdefekten entwickelt haben.
Im Geburtsjahrgang 2021 trat in Sachsen-Anhalt bei
neun Kindern/Feten eine congenitale Hydrocephalie auf.

Die diesjdhrige von

(2021) ist unauffallig im Bereich der Basispravalenz
Sachsen-Anhalts (2009-2020: 5,7 pro 10.000 Geburten)
angesiedelt.

Die Basispravalenz Sachsen-Anhalts kommt mit etwas
groRerem Range der von EUROCAT angegebenen Pra-
valenz der Jahre 2009-2020 (5,3 pro 10.000 Geburten)
gleich. Die Jahrespravalenz Sachsen-Anhalts liegt zwar
im Normalbereich der Prdvalenz Sachsen-Anhalts aber
wegen des schmaleren europaischen Konfidenzintervalls
etwas unter diesem.

6 x Lebendgeburt
1 x Lebendgeburt

bis zum 7. Lebenstag verstorben
2 x induzierter Abort

Schwangerschaftsausgang

Geschlecht 7 x mannlich
2 x weiblich

Anzabhl isolierter 7 x MCA

Fehlbildungen/MCA 2 x isoliert

Dreimal waren Chromosomenstérungen fir die congeni-
tale Hydrocephalie ursachlich und einmal eine congeni-
tale Infektion. Bei den Feten mit Chromosomenstérung
wurde in zwei Fallen die Schwangerschaft vorzeitig been-
det, ein Kind verstarb kurz nach der Geburt.

- Down-Syndrom mit: Canalis atrioventricularis com-
munis

- Trisomie 9 mit: Zwerchfellhernie, Thoraxhypoplasie,
Klumpful rechts

- thanatophore Dysplasie Typ | mit: Micromelie der
Arme und Beine, eingeschrankter Beweglichkeit der
Knie und der Ellenbogengelenke, bds. Verbiegung
von Humerus und Femur, schmalem Thorax, einge-
sunkener Nasenwurzel

- ¢CMV mit: Microcephalie, Schizencephalie, Pachy-
microgyrie, Corpus callosum Agenesie, VSD, PFO bei
Reifgeborenem, bds. Schallempfindungsstérung, Ha-
mangiomen

- Corpus callosum Agenesie, Kleinhirnhypoplasie,
Sacralgriibchen

- Corpus callosum Hypoplasie, Kleinhirnhypoplasie, di-
latierte Hirnventrikel

- Pachygyrie, KnickfuB links
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Abb. 13: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei con-
genitaler Hydrocephalie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Mit einer Basispravalenz von 1,6 pro 10.000 Geburten
(2009-2020) gehort die Indikatorfehlbildung Arhinen-
cephalie/Holoprosencephalie zu den nur selten gese-
henen Fehlbildungen. Im Berichtszeitraum wurden in
Sachen-Anhalt in sechs Jahren jeweils weniger als drei
Falle beobachtet, 2021 waren es sechs Feten mit Arhin-
encephalie/Holoprosencephalie.
Die daraus resultierende

Ubersteigt die der Basispravalenz
signifikant. Jedoch zeigten sich in den Jahren 2010 und
2016 (4, 6 und 3,9 pro 10.000 Geburten) noch hohere
Werte. Bei der Trendanalyse (Kapitel 10.38) ergibt sich
ein signifikanter nichtlinearer Anteil. Daher wird die
Entwicklung der Pravalenz der Indikatorfehlbildung als
nichtlineare Veranderung eingestuft.

Beim Vergleich der Pravalenzen fiir Sachsen-Anhalt mit
der von EUROCAT zur Verfiigung gestellten europa-
ischen Pravalenz (2009-2020: 1,6 pro 10.000 Geburten)
liegt die diesjahrige Pravalenz Sachsen-Anhalts eindeutig
dariiber, doch beide Konfidenzintervalle der Pravalenz
von 2009-2020 haben ein gleiches Niveau. Das Konfi-
denzintervall der Basispravalenz Sachsen-Anhalts besitzt
jedoch aufgrund der kleineren einbezogenen Population
eine wesentlich groRere Schwankungsbreite als das Kon-
fidenzintervall der europdischen Pravalenz.

Schwangerschaftsausgang 6 x induzierter Abort

Geschlecht 4 x mannlich
2 x weiblich
Anzahl isolierter 6 x MCA

Fehlbildungen/MCA

Bei drei Feten zeigte sich die Holoprosencephalie, die eine
Entwicklungsstorung des Vorderhirns und des Gesichts
darstellt, neben weiteren Fehlbildungen als Begleitfehl-
bildung eines Patau-Syndroms. Die anderen drei Feten
waren ebenfalls von einer Holoprosencephalie betrof-
fen. Arhinencephalie oder Cyclopie wurden 2021 nicht
befundet. Alle sechs Holoprosencephalien wurden zwi-
schen der 12. und der 22. SSW im pranatalen Ultraschall
diagnostiziert. 4-mal wurde als klinisches Merkmal des
Gesichtes eine Lippen-Kiefer-Gaumenspalte beschrieben.

- 3 x Patau-Syndrom (1 x mit: TGA, 1 x mit: Herzfehlbil-
dung, Polydactylie)

- Coffin-Siris-Syndrom

- Fallot-Tetralogie

- Microphthalmus
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Abb. 14: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Arhin-
encephalie/Holoprosencephalie in Sachsen-Anhalt seit
2009
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Die Indikatorfehlbildung Anophthalmie/Microphthalmie
ist mit einer Basispravalenz von 0,9 pro 10.000 Geburten
in Sachsen-Anhalt (2009-2020) eine nur vereinzelt auftre-
tende Fehlbildung. Im vorigen Jahr kam die Anophthal-
mie/Microphthalmie gar nicht vor. Mit drei Fallen im Jahr
2021 errechnet sich eine von

, die deutlich Giber der Basispravalenz
liegt. Nur eine Anzahl von ein oder zwei Fallen pro Jahr
entsprechen in Sachsen-Anhalt dem Normbereich.

Bei der Gegeniberstellung der von EUROCAT angege-
benen Pravalenz der Jahre 2009-2020 (0,9 pro 10.000
Geburten) mit der sachsen-anhaltischen Jahrespravalenz
ist letztere weit dariiber zu finden. Das Konfidenzinter-
vall der Basispravalenz Sachsen-Anhalts liegt mit dem
Intervall der Durchschnittspravalenz der europdischen
Register auf gleicher Hohe, Uberspannt jedoch aufgrund
kleinerer Anzahlen einen groReren Sicherheitsbereich.

Schwangerschaftsausgang

Geschlecht

Anzahl isolierter
Fehlbildungen/MCA

- Holoprosencephalie
partielle Aniridie rechts, Hirnventrikelasymmetrie

2 x Lebendgeburt
1 x induzierter Abort

3 x mannlich

2 x MCA
1 x isoliert
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Abb. 15: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Ano-
phthalmie/Microphthalmie in Sachsen-Anhalt seit

2009
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keine Angaben keine Angaben
Im Jahr 2021 wurden in Sachsen-Anhalt nur zwei Kinder
mit einer Anotie geboren. Sie war bei beiden Kindern
einseitig ausgeprdgt. Eine Ohrdysplasie Il. bis lll. Grades
(Mikrotie) wurde nicht beobachtet. Die daraus ermittelte
ist signifi-
kant unter der Basispravalenz von 3,0 pro 10.000 Gebur-
ten (2009-2020) einzuordnen.

Bei beiden Kindern ist die jeweils fehlende rechte Ohr-
muschel mit einer Atresie des knochernen Gehorgangs
vergesellschaftet. Ein Kind ist von einem verminderten
Horvermogen betroffen, fiir das andere Kind liegt dazu
keine Information vor.

EUROCAT gibt fiir die Indikatorfehlbildung Microtie/Ano-
tie keine Pravalenzdaten an. Fiir die seltenere Fehlbildung
Anotie oder Atresie/Striktur des knéchernen Gehérgangs
weist EUROCAT eine Pravalenz von 0,83 pro 10.000
Geburten (2009-2020; KI 0,77-0,89) aus. Fur Sachsen-
Anhalt berechnet sich eine Basispravalenz fiir die Anotie
von 0,53 pro 10.000 Geburten (2009-2020; KI 0,27-0,95).

Schwangerschaftsausgang 2 x Lebendgeburt

Geschlecht 2 x mannlich

Anzahl isolierter

Fehlbildungen/MCA 2 X MCA

- Nierenagenesie rechts, rechtsseitige Schallleitungs-
stérung bei Atresie des kndchernen Gehérgangs
- Atresie des rechten knéchernen Gehérgangs
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Abb. 16: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Microtie/Anotie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Pulmonalstenose, VSD, reitende Aorta und Rechtsherzhy-
pertrophie bilden zusammen die komplexe Herzfehlbil-
dung Fallot-Tetralogie. Wird auBerdem noch als fiinf-
te Fehlbildung ein ASD diagnostiziert, wird von einer
Fallot-Pentalogie gesprochen. Ab dem vorliegenden
Bericht wird in die Indikatorfehlbildung Fallot-Tetralogie
die Pentalogie eingeschlossen.

Bei sieben Kindern/Feten aus Sachsen-Anhalt

wurde zum Geburtsjahrgang 2021
die Indikatorfehlbildung Fallot-Tetralogie/Pentalogie dia-
gnostiziert. Damit zeigt sich die diesjahrige
unauffallig im Bereich der Basispravalenz (2009-2020:
3,5 pro 10.000 Geburten).

Die Basispravalenz von Sachsen-Anhalt fiir die Jahre 2009-
2020 und die von EUROCAT bereitgestellte europdische
Pravalenz (2009-2020: 3,7 pro 10.000 Geburten) sind
ahnlich hoch, wobei das sachsen-anhaltische Konfidenz-
intervall eine wesentlich groRere Spannweite aufweist.
Die Jahrespravalenz 2021 befindet sich daher (iber der
oberen Konfidenzgrenze der europaischen Pravalenz.

Schwangerschaftsausgang 6 X Lebendgeburt

1 x induzierter Abort

Geschlecht 5 x mannlich
2 x weiblich

Anzabhl isolierter 5 x MCA

Fehlbildungen/MCA 2 x isoliert

Bei einem Fet mit Fallot-Tetralogie und Holoprosencepha-
lie wurde die Schwangerschaft in der 17. SSW beendet. Bei
vier Kindern war die schwere Herzfehlbildung ebenfalls
pranatal bekannt. Drei der sechs Kinder mit Fallot-Tetra-
logie/Pentalogie wurden in Berlin und drei in Leipzig am
Herzen operiert. Eine Operation fand schon in der ersten
Lebenswoche statt, eine mit ca. zwei Monaten, zwei mit
ca. einem halben Jahr und zwei mit ca. acht Monaten.

- Down-Syndrom mit: GefaRring der groRen Arterien

- Holoprosencephalie

- DORYV, Laryngomalazie

- GefaRring durch die anomale rechte subclavicula-
re Arterie, PFO bei Reifgeborenem, Fehlbildung der
pracerebralen GefaRe

- persistierende linke Vena cava superior
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Abb. 17: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Fallot-Tetralogie/Pentalogie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Eine der schwersten Herzfehlbildungen, die Transpositi-
on der groRen Arterien (TGA), liegt vor, wenn die Aorta
und die Pulmonalarterie vertauscht sind. Bei 13 Kindern/
Feten des Geburtsjahres 2021 wurde in Sachsen-Anhalt
diese Herzfehlbildung diagnostiziert. Die daraus resul-
tierende von liber-
steigt im aktuellen Jahr deutlich die obere Grenze des
Konfidenzintervalls der Basispravalenz Sachsen-Anhalts
(2009-2020: 4,6 pro 10.000 Geburten).

EUROCAT gibt fir die Transposition der groRen Gefalke
eine Pravalenz von 5,3 pro 10.000 Geburten (2009-2020)
an. Das Pravalenzintervall der Basispravalenz von Sach-
sen-Anhalt ist breiter und tberdeckt aufgrund der viel
kleineren Population Sachsen-Anhalts das Intervall der
von EUROCAT ermittelten Gesamtpravalenz der europa-
ischen Fehlbildungsregister.

Schwangerschaftsausgang 11 x Lebendgeburt
2 x induzierter Abort

Geschlecht 10 x mannlich
3 x weiblich

Anzabhl isolierter 9 x MCA

Fehlbildungen/MCA 4 x isoliert

Bei einem Fet wurde in der 13. SSW der DORV neben
einer Sirenomelie festgestellt und bei einem weiteren Fet
in der 12. SSW eine diskordante ventrikuloarterielle Ver-
bindung als Begleitfehlbildung eines pranatal bestatigten

Patau-Syndroms. Beide Schwangerschaften wurden vor-
zeitig beendet.

Bei allen elf lebend geborenen Kindern war das Herz
noch von weiteren Fehlbildungen betroffen. Die meisten
der Kinder wurden im 1. Lebensjahr im Herzzentrum
Leipzig operiert.

- Sirenomelie

- Patau-Syndrom mit: Holoprosencephalie

- Heterotaxie, persistierende linke Vena cava superior,
Duodenalstenose, Spaltwirbel, Skoliose, Processus
vaginalis peritonei links, nicht descendierter rechter
Hoden bei Reifgeborenem

- Canalis atrioventricularis communis, persistierende
linke Vena cava superior, Dextrokardie mit Situs in-
versus, totale, supradiaphragmale Fehleinmiindung
der Lungenvenen, Asplenie der Milz

- postductale Aortenisthmusstenose, diskordante atrio-
ventrikulare Verbindung, Hypoplasie der Aorta

- Fallot-Tetralogie, Laryngomalazie

- korrigierte Transposition der groRen GefaRe, Fehlbil-
dung der KoronargefaRe, nicht hamodynamisch wirk-
samer PDA bei Reifgeborenem

- persistierende linke Vena cava superior

- penile Hypospadie, Ankyloglosson
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Abb. 18: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Transposition der groRen Gefdle in Sachsen-Anhalt
seit 2009
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Im Jahr 2021 wurde in Sachsen-Anhalt nur bei drei Kin-
dern die schwerste angeborene Herzfehlbildung, die In-
dikatorfehlbildung Linksherzhypoplasie diagnostiziert.
Durch moderne Operationstechniken und intensivme-
dizinische Behandlungsstrategien hat sich zwar die un-
glinstige Prognose bei dieser sehr komplexen Herzfehl-
bildung gebessert, jedoch besteht nach mehrzeitigen
Operationen weiterer medizinischer Betreuungsbedarf,
lebenslang.

Ein Kind verstarb in der zweiten Lebenswoche und eins
mit knapp einem Jahr. Die fiir Sachsen-Anhalt fiir 2021
ermittelte von be-
wegt sich etwas unter der errechneten Basispravalenz
(2009-2020: 2,7 pro 10.000 Geburten).

Das Konfidenzintervall der Basispravalenz von Sach-
sen-Anhalt umschlieRt aufgrund kleinerer Anzahlen die
Intervallgrenzen der von EUROCAT angegebenen Ge-
samtprdvalenz der europdischen Register (2009-2020:
2,8 pro 10.000 Geburten). Die sachsen-anhaltische Pra-
valenz fir das Jahr 2021 ist daher, im Vergleich mit der
europaweiten Gesamtpravalenz, niedrig.

1 x Lebendgeburt
2 x Lebendgeburt
nach 7 Lebenstagen verstorben

Schwangerschaftsausgang

Geschlecht 2 x mannlich
1 x weiblich

Anzahl isolierter 2 x MCA

Fehlbildungen/MCA 1 x isoliert

Bei allen drei Kindern wurde die Linksherzhypoplasie im
Ultraschall pranatal entdeckt. Fiir die Herzoperation in
den ersten Lebenstagen (Noorwood I) wurden sie an eine
spezialisierte Einrichtung verlegt, ein Kind schon vorge-
burtlich und zwei Kinder nach der Geburt.

- GefaRring durch die anomale rechte subclaviculdre
Arterie
- Epilepsie

6,0

4,0 T

Préavalenz/10.000 Geburten
w
o
|
|
J

OO 7 09 [ 2010 [ 2011 [ 2012 [ 2013 [ 2014 [ 2015 [ 2016 [ 2017 [ 2018 [ 2019 [ 2020 | 2021
P29 [06 |24 [ 29 |06 | 29 |46 |33 [22] 1,7 [54]31]19
BP| 2,7 [ 27 | 27 [ 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 27 | 2.7

Abb. 19: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Links-
herzhypoplasie-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Mit einer Aortenisthmusstenose wurden 2021 in Sach-
sen-Anhalt sieben Kinder geboren. Das entspricht einer

von . Diese
zeigt sich 2021 nach einem sehr hohen Wert im Vorjahr
(2020: 8,6 pro 10.000 Geburten) deutlich unter der er-
mittelten Basispravalenz Sachsen-Anhalts (2009-2020:
5,8 pro 10.000 Geburten).

Verglichen mit der Prdavalenz der EUROCAT-Register
(2009-2020: 4,0 pro 10.000 Geburten) ist die sach-
sen-anhaltische Basisprdvalenz, als auch die aktuelle Jah-
resprdvalenz (2021), als hoch einzuschatzen.

6 x Lebendgeburt
1 x Lebendgeburt
bis zum 7. Lebenstag verstorben

Schwangerschaftsausgang

Geschlecht 4 x mannlich
3 x weiblich

Anzabhl isolierter 6 x MCA

Fehlbildungen/MCA 1 x isoliert

Eine Aortenisthmusstenose ist bei pranatalen Sonogra-
fieuntersuchungen schwer zu entdecken, denn sie tritt

haufig im Rahmen multipler Herzfehlbildungen auf. Nur
zweimal wurde sie vorgeburtlich eindeutig diagnostiziert.
In zwei weiteren Fallen wurden pranatal andere schwere
Herzfehlbildungen erkannt. Ein Kind, dass neben der
Aortenisthmusstenose auch von einer Zwerchfellhernie
mit massivem Enterothorax betroffen war, starb wenige
Tage nach der Geburt.

- Microduplikationssyndrom Chromosom 10, rechts-
seitig DUP IV. Grades, Uretermiindungsstenose und
Megaureter, Epicanthus internus

- Cardiac-Urogenitales Syndrom mit: Hypoplasie der
Aorta, VSD, PFO bei Reifgeborenem, Lungenseque-
stration und Lungenhypoplasie rechts, Scimitar-Ano-
malie, Sacralgriibchen, retardierte Hiftreife rechts

- einseitige Zwerchfellhernie, Hepatomegalie

- DORYV, diskordante atrioventrikuldre Verbindung, Hy-
poplasie der Aorta

- 2 x Hypoplasie der Aorta, ASD I

8,0 7

6,0 7 ]

4,0

2,0 5

Préavalenz/10.000 Geburten

0 2009 [ 2010 [ 2011 [2012 [ 2013 [ 2014 [ 2015 [ 2016 [ 2017 [ 2018 [ 2019 [ 2020 | 2021
P| 41 | 58 [ 47 [ 53 [36 | 882361 |89 ]69 |42 86| 43
BP[ 5.8 | 58 [ 58 [ 58 [ 58 | 58 | 58 | 58 | 58 | 58 | 58 | 58 | 58

Abb. 20: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Aortenisthmusstenose in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Spaltbildungen der Oberlippe mit oder ohne Spaltung des
Alveolarkamms oder des harten Gaumens sind Fehlbil-
dungen, die zusammen die Indikatorfehlbildung Lippen-
und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte bilden. Im Jahr 2021
wurden in Sachsen-Anhalt vier Kinder mit Lippen-Kie-
fer-Gaumenspalte, fiinf mit Oberlippenspalte, zwei mit
Lippen-Kiefer-Spalte und eins mit Lippen-Gaumenspalte
geboren. Insgesamt waren 2021 nur zwolf Kinder von
einer Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte betroffen.
Seit dem Maximalwert von 2015 (16,6 pro 10.000 Ge-
burten) sinkt die wieder und erreichte in die-
sem Jahr mit ein Minimum im
Berichtszeitraum, weit unter dem Vertrauensintervall der
Basispravalenz (2009-2020: 13,2 pro 10.000 Geburten).

Gemessen an der von EUROCAT ermittelten europa-
ischen Pravalenz (2009-2020: 8,7 pro 10.000 Geburten)
ist die Basisprdvalenz Sachsen-Anhalts als auRerordent-
lich hoch zu bewerten. Die diesjahrige Jahrespravalenz
ist jedoch noch geringer als die untere Konfidenzgrenze
der europdischen Gesamtprdvalenz.

Schwangerschaftsausgang 11 x Lebendgeburt
X Lebendgeburt
bis zum 7. Lebenstag verstorben

Geschlecht 11 x mannlich
1 x weiblich

Anzabhl isolierter 3 x MCA

Fehlbildungen/MCA 9 x isoliert

Eine seltene beidseitige Lippen-Kiefer-Gaumenspalte trat
kombiniert mit einer Schallleitungsstérung auf. Alle an-
deren elf Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalten wa-
ren einseitig ausgepragt: 7-mal links, zweimal rechts und
zweimal ohne Angabe der Seite. Es ist Ublich, dass die
linke Seite haufiger betroffen ist.

- Zwerchfellhernie links, VSD
Corpus callosum Agenesie
bds. Schallleitungsstérung

Weiterhin wurde in diesem Jahr 4-mal eine Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte als Symptom einer Holoprosen-
cephalie gesehen (Kapitel 10.7). Bei einer Holopros-
encephalie als Ubergeordnetes Syndrom wird die Lip-
pen-Kiefer-Gaumenspalte nicht einzeln als Indikatorfehl-
bildung gewertet.
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Abb. 21: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte in Sachsen-
Anhalt seit 2009
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Bei einer Gaumenspalte besteht eine Verbindung zwi-
schen der Nasenhohle und dem Rachenraum mit der
Mundhohle. Die Gaumenspalten mit Lippenbeteiligung
(Kapitel 10.14) werden bei der Indikatorfehlbildung Gau-
menspalte ausgeschlossen. Zum Geburtsjahr 2021 wur-
den in Sachsen-Anhalt 13 Gaumenspalten beobachtet.
GroRtenteils wurden sie als median (5 x) oder beidseitig
(3 x) berichtet, nur einmal als einseitig.

Nach drei sehr niedrigen Jahrespravalenzen fiir Gaumen-
spalten in den Jahren 2018-2020 wurden sie im aktuel-
len Jahr wieder etwas ofter gesehen. Fiir 2021 errechnete
sich ein von ,
der minimal tber der oberen Konfidenzgrenze der Basis-
pravalenz Sachsen-Anhalts fir Gaumenspalten (2009-
2020: 6,8 pro 10.000 Geburten) liegt.

Das Vertrauensintervall der Gesamtpravalenz der europa-
ischen Fehlbildungsregister (2009-2020: 6,0 pro 10.000
Geburten) ist auf geringfligig niedrigerem Niveau, wird
aber vollig von dem breiteren Intervall der Basispravalenz
Sachsen-Anhalts liberdeckt. Die sachsen-anhaltische Jah-
resprdvalenz ist somit auch Uber der Pravalenz der euro-
paischen Register angesiedelt.

Bei einem Fet wurde die Gaumenspalte als ein Symptom
eines orofaciodigitalen Syndroms mit weiteren schweren

Fehlbildungen am Herzen und an den Extremitdten in
der 13. SSW diagnostiziert. Diese Schwangerschaft wurde
vorzeitig beendet.

Schwangerschaftsausgang 12 x Lebendgeburt
1 x induzierter Abort

Geschlecht 5 x mannlich
8 x weiblich

Anzabhl isolierter 3 x MCA

Fehlbildungen/MCA 10 x isoliert

- orofaciodigitales Syndrom mit: bds. Polysyndactylie,
bds. postaxialer Polydactylie an Handen und FiRen
und akzessorischen GrolRzehen, ASD I, persistieren-
der linken Vena cava superior, Sacralgriibchen

- polyzystische Nieren vom infantilen Typ, Mittelge-
sichtshypoplasie, Hepatomegalie

- bds. Schallleitungsstérung
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Abb. 22: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Gaumenspalte in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Unter der Indikatorfehlbildung Choanalatresie wird der
therapiebediirftige Verschluss des Ubergangs vom Na-
sen- zum Rachenraum verstanden. Nicht eingeschlossen
in die Indikatorfehlbildung sind geringgradige Stenosen.
Wie auch schon einmal im Jahr 2012 wurde im Jahr 2021
in Sachsen-Anhalt kein Kind/Fet mit einer Choanalatresie
registriert.

Die jahrlichen Pravalenzen schwanken aufgrund der klei-
nen Zahlen zwischen 0,0 und 5,5 pro 10.000 Geburten.
Uber den Berichtszeitraum wird die Veridnderung der Pra-

valenz wegen der steigenden Werte bis zum Maximum
im Jahr 2016 (5,5 pro 10.000 Geburten) und den da-
nach wieder fallenden Werten als nichtlinear eingeordnet
(Kapitel 10.38).

Die Basispravalenz der Choanalatresie fiir Sachsen-An-
halt Gbersteigt den von EUROCAT angegebenen Prava-
lenzwert erheblich. Dabei liegt die untere Konfidenzgren-
ze der Basispravalenz Sachsen-Anhalts weit oberhalb des
europaischen Konfidenzintervalls.
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Abb. 23: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Choanalatresie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Im Jahr 2021 trat die Indikatorfehlbildung Oesophagus-
atresie/-stenose/-fistel in Sachsen-Anhalt 5-mal auf. Die
daraus ermittelte von

liegt unauffallig im Normbereich der Basispravalenz
(2009-2020: 2,6 pro 10.000 Geburten).
Uber den Berichtszeitraum variierte die Privalenz der
Indikatorfehlbildung Oesophagusatresie/-stenose/-fistel
zwischen einem Minimum von 0,6 pro 10.000 Geburten
(2013) und einem Maximum von 4,7 pro 10.000 Gebur-
ten (2012). Meistens lag der Wert jedoch innerhalb der
Konfidenzgrenzen der Basispravalenz.

Die diesjahrige Pravalenz Sachsen-Anhalts ist zwar hoher
als das europdische Mittel (2009-2020: 2,7 pro 10.000
Geburten), doch deckt sich das Vertrauensintervall der
Basisprdvalenz Sachsen-Anhalts mit dem der Pravalenz
der EUROCAT-Register. Dabei ist es wegen der kleineren
Zahlen breiter als das Intervall der europdischen Gesamt-
pravalenz.

Schwangerschaftsausgang 4 x Lebendgeburt
1 x Spontanabort

Geschlecht 3 x mannlich
2 x weiblich

Anzabhl isolierter 3 x MCA

Fehlbildungen/MCA 2 x isoliert

Vier Kinder mit Atresie der Speiseréhre hatten eine Fistel
zwischen der Luftréhre und der unteren Speiserohren-
tasche (Typ Vogt lll b). Zu einem Kind wurde die Informa-
tion bezuglich einer Fistel nicht angegeben. Bei dem Fet
mit dem sehr seltenen Costello-Syndrom kam es in der
26. SSW zum Spontanabort.

- VATCERL-Assoziation mit: Rectumatresie, Meckel-Di-
vertikel, Halbwirbel, Skoliose, Halsrippen (14 Rippen-
paare), persistierender linker Vena cava superior

- Costello-Syndrom mit: bds. DUP, Hypertelorismus

- Feingold-Syndrom Typ 1
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Abb. 24: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel in Sachsen-Anhalt
seit 2009
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Die Diinndarmatresie/-stenose gehort zu den seltenen
Fehlbildungen und ist vorgeburtlich nur schwer zu erfas-
sen. Auch dieses Jahr wurde sie bei den vier Kindern, bei
denen sie in Sachsen-Anhalt festgestellt wurde, erst nach
der Geburt diagnostiziert. Die

zeigt sich etwas hoher als er-
wartet, leicht Giber dem Toleranzbereich der Basisprava-
lenz (2009-2020: 1,7 pro 10.000 Geburten). 2012 ergab
sich mit 4,1 pro 10.000 Geburten der Maximalwert der
Pravalenzen im Berichtszeitraum. Dagegen wurde die
Fehlbildung im Jahr 2014 gar nicht registriert.

Die Gegenuberstellung mit der von EUROCAT zur Verfi-
gung gestellten Pravalenz fiir 2009-2020 (0,9 pro 10.000
Geburten) lasst fur Sachsen-Anhalt, fur 2021 als auch fur
den Berichtszeitraum, einen Pravalenzwert weit Uber
dem europdischen Durchschnitt erkennen.

Schwangerschaftsausgang 4 x Lebendgeburt

Geschlecht 2 x mannlich
2 x weiblich
Anzabhl isolierter 4 x MCA

Fehlbildungen/MCA

Zwei Kinder wiesen eine Atresie des lleums auf, zwei wei-
tere eine Stenose des Diinndarms. Bei einem Kind, das
von einer Gastroschisis betroffen war, wurde die Gastro-
schisis zwar pranatal entdeckt, jedoch die Stenose des
Dinndarms erst postnatal beschrieben.

- Gastroschisis, VSD

- Malrotation des Darmes, hamodynamisch wirksamer
PDA bei Frithgeborenem

- Hernia inguinalis rechts bei Reifgeborenem, ASD Il

- Fehlbildung des Mesenteriums mit Mesenterialschlitz,
retardierte Hiftreife rechts
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Abb. 25: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Diinn-

darmatresie/-stenose in Sachsen-Anhalt seit 2009

7




Jahr 2021
Schwangerschaftsausgang 2 x Lebendgeburt

Pravalenz/ Vergleich zur : ]
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a Basispravalenz/ Konfidenzintervall [EhbECes s LIPS
10.000 Geburten (K1 95%)
4,07 3,25 - 5,04
_ Zeitraum 2009-2020 - caudales Regressionssyndrom mit: links fehlender
5§ und rechts dysplastischer Niere, akzessorischem Fin-
85 fggggfévz'enz/ KO"f":(eI"QZS'L‘te’Va" ger links, Bauchmuskelhypoplasie, tiefsitzenden Oh-
§§ 000 Geburten ( 9 ren, breiter Nasenwurzel, kraniofacialer Dysmorphie
< 3,45 3,33-3,58 - VATCERL-Assoziation mit: Oesophagusatresie mit
Fistel (Vogt lllb), Meckel-Divertikel, Halbwirbel, Sko-
Im Jahr 2021 wurde in Sachsen-Anhalt bei zwei Kindern liose, Halsrippen (14 Rippenpaare), persistierender
nach der Geburt eine Rectumatresie, einmal mit rectova- linker Vena cava superior

ginaler Fistel und einmal ohne Fistel entdeckt. Bei einem
Fet mit caudalem Regressionssyndrom wurde die Anal-
atresie ohne Fistel neben anderen Fehlbildungen schon
pranatal erkannt. ]

8,0

o
°

Zum Geburtsjahr 2021 errechnet sich fir die Indikator-
fehlbildung Rectum- und Analatresie/-stenose eine sehr
niedrige

. Die hochste Rate an Rectum- und Analatresien/
-stenosen zeigte sich am Anfang des Berichtszeitraumes
im Jahr 2009 (7,6 pro 10.000 Geburten). Seit dem Peak
in den Jahren 2007-2010 mit dem Extremwert 8,4 pro 00 1560920162011 2012] 20132014 2015] 201620172018 [2019] 2020 ] 2021
10.000 Geburten im Jahr 2008 sinken die Pravalenz- e A 0 A I
werte. Wie auch in letzten Jahren schlagt sich dies bei Abb. 26 Entwicklung der Privalenz/10.000 Geburten bei
der TrendperEChnung “t_’er den Z_e_ltraum von 2008- Rectum- ur?d Analatresie/-stgnose in Sachsen-Anhalt
2021 (Kapitel 10.38) in einem signifikant absteigenden seit 2009
Trend mit einer prozentualen Veranderung von -19,03 %
(KI -25,34 % bis -8,45 %) nieder.

Préavalenz/10.000 Geburten
S
°

N
o

Das Konfidenzintervall der Basispravalenz Sachsen-An-
halts Uberdeckt aufgrund der kleineren einbezogenen
Population das schmalere Konfidenzintervall der europa-
ischen Pravalenz (2009-2020: 3,5 pro 10.000 Geburten.
Die sachsen-anhaltische Prdvalenz von 2021 ist unter-
halb der europaischen Gesamtpravalenz zu finden.
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Hypospadien zdhlen mit ein bis zwei betroffenen Kna-
ben auf 1.000 bei mannlichen Kindern nicht nur zu den
haufigsten Fehlbildungen, sie sind auch die haufigste In-
dikatorfehlbildung. 2021 wurden in Sachsen-Anhalt 35
Hypospadien registriert. Die diesjahrige

befindet sich etwas unter dem
Konfidenzintervall der Basispravalenz (2009-2020: 24,2
pro 10.000 Geburten.

Auf lebend- und totgeborene Knaben berechnet, ergibt
sich eine aktuelle Jahrespravalenz (2021: 41,96 pro
10.000 Knaben), die sich ebenfalls etwas unter dem
Normbereich der entsprechenden Basispravalenz (2009-
2020: 47,27 pro 10.000 Knaben; Kl 43,22-51,60) zeigt.

Zehn Knaben waren 2021 von schweren Formen der
Hypospadie betroffen: 7-mal pragte sich eine penile Hy-
pospadie aus, zweimal eine penoscrotale und einmal
eine perineale. Am haufigsten, bei 20 Knaben, trat die
glandulare Hypospadie, die leichteste Form der Hypospa-
die, auf und einmal wurde eine Hypospadia coronaria
beschrieben. Moglicherweise werden vom Fehlbildungs-
monitoring die weniger schweren Ausprdagungen der
Fehlbildung unvollstandig erfasst, da diese nicht selten
erst im Verlauf des ersten Lebensjahres bemerkt werden.
4-mal wurde die Ausprdagung der Hypospadie nicht an-
gegeben.

Verglichen mit der Durchschnittspravalenz von EUROCAT
(2009-2020: 18,0 pro 10.000 Geburten) ist die Basispra-

valenz von Sachsen-Anhalt weit tiber dem Normbereich
der Werte der europadischen Register angesiedelt. Auch
die fiir Sachsen-Anhalt niedrige Jahrespravalenz 2021
Ubersteigt die von EUROCAT bereitgestellte europdische
Pravalenz.

Alle Jungen, die unter einer Hypospadie litten, kamen
2021 lebend auf die Welt und wurden, bis auf sechs Jun-
gen, reif geboren.

Schwangerschaftsausgang 35 x Lebendgeburt

Geschlecht 35 x mannlich

Anzabhl isolierter 4 x MCA
Fehlbildungen/MCA 31 x isoliert

- Embryofetopathie durch Sartane

- Dextro-Transposition der Aorta, Ankyloglosson

- akzessorischer rechter Daumen, Sacralgriibchen,
Sandalenliicke, PFO bei Friihgeborenem, Nabelher-
nie, Deviation des Nasenseptums

- VSD, linksventrikuldare Myokardhypotrophie, PFO bei
Friilhgeborenem
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Abb. 27: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Hypospadie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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keine Angaben keine Angaben

Die Epispadie ist eine Fehlbildung, die dufRerst selten
gesehen wird. So wie in Uber der Halfte der Jahre des
Berichtszeitraumes (2009-2020) wurde die Epispadie
auch im aktuellen Jahr (2021) in Sachsen-Anhalt nicht be-
obachtet. Nur in einem einzelnen Jahr (2016) traten als
Maximum zwei Falle auf, womit in dem Jahr die obere
Konfidenzgrenze der Basispravalenz (2009-2020: 0,3
pro 10.000 Geburten) schon weit Uiberschritten war.

Nur auf lebend- und totgeborene Knaben bezogen, er-
rechnet sich eine Basispravalenz fiir die Epispadie von
0,57 pro 10.000 Knaben (2009-2020).

Europdische Vergleichswerte fiir die Pravalenz der Epispa-
die sind von EUROCAT nicht verfuigbar.
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Abb. 28: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Epispadie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Die Indikatorfehlbildung Indifferentes Geschlecht wurde
in den Jahren des Berichtszeitraumes (2009-2020) insge-
samt nur 14-mal diagnostiziert. Nur ab und zu und nicht
in jedem Jahr tritt die Fehlbildung in Sachsen-Anhalt auf.
So wurde auch 2021 in Sachsen-Anhalt bei keinem Kind/
Fet ein indifferentes Geschlecht befundet. Der Maximal-
wert der Pravalenz lag im Jahr 2016 mit drei betroffenen
Kindern bei 1,7 pro 10.000 Geburten.

Das Konfidenzintervall der Basispravalenz Sachsen-
Anhalts Uberspannt aufgrund kleinerer Zahlen einen
groReren Sicherheitsbereich als das Intervall der Durch-
schnittspravalenz der europdischen Register (0,5 pro
10.000 Geburten). Der Pravalenzwert Sachsen-Anhalts
passt zur europdischen Pravalenz.
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Abb. 29: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
indifferentem Geschlecht in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Die diesjahrige fur die Indikatorfehlbildung
Potter-Sequenz ist als
sehr niedrig einzuschatzen. BloR in zwei weiteren Jahren
des Berichtszeitraumes (2012, 2019) wurden wie 2021
nur zwei Félle verzeichnet.

Die aktuelle Jahrespravalenz liegt signifikant unter dem
Konfidenzintervall der Basispravalenz (2,9 pro 10.000
Geburten). 2016 stieg die Jahrespravalenz auf einen
Maximalwert von 5,0 pro 10.000 Geburten an und fallt
seitdem wieder ab.

Das von EUROCAT europaweit ermittelte Vertrauensinter-
vall der Pravalenz der Jahre 2009-2020 (1,3 pro 10.000
Geburten) liegt weit unter dem Konfidenzintervall der
Basisprdvalenz aus Sachsen-Anhalt. Der diesjdhrige
Pravalenzwert Sachsen-Anhalts zeigt sich innerhalb der
europdischen Vergleichswerte.

Schwangerschaftsausgang 1 x Lebendgeburt

Ein lebend geborenes Kind mit beidseits funktionslosen
hypoplastischen Nieren verstarb nach einem Lebenstag.
Bei einem Fet mit beidseits funktionslosen zystisch dys-
plastischen Nieren wurde nach Entdeckung der Potter-
Sequenz in der 20. SSW die Schwangerschaft vorzeitig
beendet. Beide waren als Folge eines Anhydramnions
von einer Lungenhypoplasie betroffen.

Medikamenteneinnahmen der Miitter wurden dem Fehl-
bildungsmonitoring nicht angegeben.

- Urethralklappen im hinteren Teil der Harnréhre, Harn-
blasenhalsobstruktion, Megazystis, bds. Megaureter,
DUP IV. Grades rechts, Sandalenliicke links
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Abb. 30: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Potter-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2009

bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x induzierter Abort

Geschlecht 2 x mannlich
Anzabhl isolierter 1 x MCA
Fehlbildungen/MCA 1 x isoliert

HINWEIS

ACE-Hemmer und Sartan-Fetopathie: Was ist das?

Die Substanzgruppe der Sartane ist eine Weiterentwicklung der ACE-Hemmer. Vornehmlich in der antihypertensiven
Therapie eingesetzt, haben sie aber auch eine fruchtschadigende Wirkung bei Medikation in der zweiten Schwan-
gerschaftshalfte. Der vermutete Pathomechanismus beider Substanzgruppen ist eine Perfusionsstorung der fetalen
Organe, insbesondere der Nieren, da sie das Renin-Angiotensin-System an unterschiedlichen Stellen unterbrechen.
Eine Folge der fetalen Nierenschadigung ist die Oligurie intrauterin. Da die Fruchtwasserproduktion ab dem zwei-
ten Trimenon Uberwiegend von der Urinausscheidung des Feten abhdngt, kann klinisch im pranatalen Ultraschall
ein Oligohydramnion auffallen. Dieses fiihrt zur Ausbildung einer Potter-Sequenz mit Lungen- und Thoraxhypo-
plasie, GliedmaRenverkrimmungen, charakteristischer Facies und allen daraus resultierenden Problemen. Postna-
tal zeigen die Kinder ein nur zum geringen Teil reversibles Nierenversagen. Zusatzlich besteht eine Hypoplasie/
Dysplasie der Schadelknochen bei unzureichender Verknécherung des Schadels (dieses kdnnte auch nur als ,klaf-
fende Schadelnahte” auffallen).

Fur weitere detaillierte Auskiinfte empfehlen wir die Informationsseite des Pharmakovigilanz- und Beratungszen-
trums fiir Embryonaltoxikologie (www.embryotox.de).
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Die diesjahrige fir eine einseitig fehlende
Niere gleicht der vom
vorigen Jahr (2020) und ist bei einer Basispravalenz von
5,6 pro 10.000 Geburten (2009-2020) als sehr gering zu
beurteilen. Im Geburtsjahrgang 2021 wurde in Sachsen-
Anhalt nur bei fiinf Kindern/Feten eine einseitige Nieren-
agenesie festgestellt.

Die Konfidenzintervalle der Gesamtpravalenz der euro-
paischen Fehlbildungsregister (3,8 pro 10.000 Geburten)
und der Basispradvalenz Sachsen-Anhalts tiberdecken sich
nicht. Die Basispravalenz Sachsen-Anhalts ist weitaus ho-
her. Mit der europdischen Gesamtpravalenz verglichen,
zeigt sich die Jahrespravalenz Sachsen-Anhalts fir 2021
unter dieser.

Der maximale Pravalenzwert fiir eine unilaterale Nieren-
agenesie ergab sich im Berichtszeitraum im Jahr 2012
(9,4 pro 10.000 Geburten). Seitdem sind fallende Zah-
len zu verzeichnen und die Pravalenzen liegen im oder
unter dem Normbereich. In Abbildung 31 ist wie auch
im Vorjahr der signifikant absinkende Trend Uber die
Jahre 2008-2021 mit einer prozentualen Veranderung
von -11,80 % (KI -18,41 % bis -3,21 %) erkennbar (Kapitel
10.38).

Schwangerschaftsausgang 3 x Lebendgeburt

2 x induzierter Abort

Geschlecht 3 x mannlich

1 x weiblich

1 x keine Angabe
Anzahl isolierter 3 x MCA

Fehlbildungen/MCA 2 x isoliert

Zweimal fehlte die linke Niere und einmal die rechte,
zweimal liegt keine Information zur Seitigkeit der Agene-
sie vor. Bei zwei Feten wurde die einseitige Nierenagene-
sie neben anderen schweren und komplexen Fehlbildun-
gen jeweils in der 13. SSW beim pranatalen Ultraschall
gesehen und die Schwangerschaft terminiert.

- caudales Regressionssyndrom mit: Rectumatresie,
dysplastischer rechter Niere, akzessorischem Finger
links, Bauchmuskelhypoplasie, tiefsitzenden Ohren,
breiter Nasenwurzel, kraniofacialer Dysmorphie

- Anencephalie, univentrikuldares Herz, ein rudimentar
angelegter Arm, hypoplastischer Thorax, Halbwirbel,
Skoliose

- Anotie rechts (Grad IV), rechtsseitige Schallleitungs-
storung bei Atresie des kndéchernen Gehérgangs
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Abb. 31: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei ein-
seitiger Nierenagenesie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Flr polyzystische Nieren sind zahlreiche mit Fllissigkeit
gefiillte Zysten in den Nieren charakteristisch. Mit fort-
schreitender Nierendegeneration miindet der Funktions-
verlust durch die Fehlbildung daher frither oder spater
in ein Nierenversagen. Mit zehn von dieser Fehlbildung
betroffenen Kindern/Feten zum Geburtsjahr 2021 in
Sachsen-Anhalt entspricht die diesjdhrige

knapp der Basisprava-
lenz (2009-2020: 7,3 pro 10.000 Geburten). Sie ist nahe
der unteren Konfidenzgrenze gerade noch im Intervall
der Basispravalenz zu finden.

Europaweite Vergleichswerte fiir die Pravalenz der Indi-
katorfehlbildung Zystennieren liegen von EUROCAT nicht
Vor.

Schwangerschaftsausgang 9 x Lebendgeburt

1 x induzierter Abort

Geschlecht 4 x mannlich
6 x weiblich

Anzabhl isolierter 6 x MCA

Fehlbildungen/MCA 4 x isoliert

Bei einem Fet zeigte sich in der 12. SSW als Symptom
eines caudalen Regressionssyndroms auler der zysti-
schen Niere rechts auch links eine fehlende Niere. Diese
Schwangerschaft wurde vorzeitig beendet. Bei drei reif
geborenen Kindern trat 2021 eine beidseitige zystische
Nierendegeneration auf. Weitere sechs Kinder waren von
einer einseitigen polyzystischen Niere betroffen, davon
zweimal links und 4-mal rechts.

- caudales Regressionssyndrom mit: Rectumatresie,
dysplastischer rechter Niere, akzessorischem Finger
links, Bauchmuskelhypoplasie, tiefsitzenden Ohren,
breiter Nasenwurzel, kraniofacialer Dysmorphie

- Laurence-Moon-Biedl-Bardet-Syndrom mit: PFO bei
Reifgeborenem, postaxialer Polydactylie

- Spalte des weichen Gaumens, Mittelgesichtshypopla-
sie, Hepatomegalie

- bds. DUP lll. Grades, Ureterocele rechts, bds. retar-
dierte Huftreife

- Hexadactylie, Macrocephalie

- multiple Nierenarterien links
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Abb. 32: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Zystennieren in Sachsen-Anhalt seit 2009
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keine Angaben keine Angaben
Nach zwei Jahren, in denen in Sachsen-Anhalt keine
Ekstrophie der Harnblase diagnostiziert wurde, wurde
2021 wieder ein Kind mit dieser duRerst seltenen Fehl-
bildung geboren. Die daraus resultierende

liegt im oberen
Normbereich der Basisprdvalenz Sachsen-Anhalts (2009-
2020: 0,3 pro 10.000 Geburten).
In den Jahren des Berichtszeitraumes wurden insgesamt
nur acht Kinder/Feten mit Harnblasenekstrophie gefun-
den. In funf Fallen, so auch im aktuellen Jahr, bildete sich
neben der Harnblasenekstrophie die ebenfalls sehr sel-
tene Epispadie aus. Beim gemeinsamen Auftreten beider
Fehlbildungen werden diese nur zur Indikatorfehlbildung
Ekstrophie der Harnblase gezahilt.

EUROCAT stellt fur die Fehlbildung Ekstrophie der Harn-
blase separat keine europaweiten Pravalenzwerte zur

Verfligung. Fir den Harnblasenekstrophie-Epispadie
Komplex gibt EUROCAT fiir 2009-2020 eine Pravalenz
von 0,65 pro10.000 Geburten (2009-2020; KI 0,60-
0,71) an.

Schwangerschaftsausgang 1 x Lebendgeburt

Geschlecht 1 x mannlich
Anzahl isolierter

Fehlbildungen/MCA 1 x isoliert

Pravalenz/10.000 Geburten

2009 [ 2010 [ 2011 [ 2012 [ 2013 [ 2014 [ 2015 [ 2016 | 2017 [ 2018 [ 2019 | 2020 | 2021
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Abb. 33: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Ekstrophie der Harnblase in Sachsen-Anhalt seit 2009
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keine Angaben keine Angaben
Wie auch im letzten Jahr liegt 2021 mit acht betroffenen
Kindern die aktuelle

fur die Indikatorfehlbildung praaxia-
le Polydactylie signifikant tber der Basispravalenz Sach-
sen-Anhalts (2009-2020: 3,3 pro 10.000 Geburten).
Nach hohen Pravalenzwerten zwischen 2008 und 2010
waren in den anschlieRenden Jahren Werte im Normbe-
reich und von 2016 bis 2019 stets unterhalb des Vertrau-
ensbereiches der Basispravalenz ermittelt worden.
Bei der Trendanalyse im letzten Bericht fiihrte diese Ent-
wicklung dazu, dass sich ein deutlich sinkender Trend
abzeichnete. Dieser Trend wird durch die hohen Prava-
lenzen in den letzten beiden Jahren aktuell nicht mehr
bestatigt.

Fir die praaxiale Polydactylie werden von EUROCAT kei-
ne Pravalenzwerte bereitgestellt.

Bei nur etwa einem Drittel der Kinder/Feten mit Polydacty-
lien sind Uberzahlige Daumen oder GroRzehen, die fir
die Indikatorfehlbildung praaxiale Polydactylie charakte-
ristisch sind, angelegt. Fir praaxiale und postaxiale Poly-
dactylien insgesamt betrdagt 2021 die Pravalenz 13,0 pro
10.000 Geburten und liegt damit unauffallig im Normbe-
reich (2009-2020: 12,5 pro 10.000 Geburten) (Kapitel 9).

Drei Kinder wiesen einen zusatzlichen rechten und drei
einen zusétzlich linken Daumen auf. Ein Kind zeigte eine

akzessorische linke GrolRzehe. Bei einem Fet waren beid-
seits angelegte GroRzehen neben beidseitigen Polysyn-
dactylien und postaxialen Hexadactylien an Handen und
FliRen Symptome eines orofaciodigitalen Syndroms.

Schwangerschaftsausgang 7 X Lebendgeburt

1 x induzierter Abort

Geschlecht 4 x mannlich
4 x weiblich

Anzabhl isolierter 2 x MCA

Fehlbildungen/MCA 6 x isoliert

- orofaciodigitales Syndrom mit: bds. Polysyndactylie,
bds. postaxialer Polydactylie an Handen und FiiRen,
Spalte des harten und des weichen Gaumens, ASD
Il, persistierender linken Vena cava superior, Sacral-
griibchen

- penoscrotale Hypospadie, Sacralgriibchen, Sandalen-
licke, PFO bei Frithgeborenem, Nabelhernie, Deviati-
on des Nasenseptums
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Abb. 34: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei pra-
axialer Polydactylie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Seit einem Maximalwert im Jahr 2012 von 14,7 pro
10.000 Geburten fir die Reduktionsfehlbildungen der
Extremitaten nimmt die der Indikatorfehlbil-
dung ab und zeigt sich 2021

wie auch in den letzten vier Jahren, betrachtlich nledrlger
als die Basispravalenz (2009-2020: 7,8 pro 10.000 Ge-
burten).

Der Uber den Zeitraum von 2007-2020 in der Trendana-
lyse des letzten Berichtes gefundene absteigende Trend
hat sich abgeschwacht und ist in der aktuellen Analyse
von 2008-2021 knapp nicht mehr signifikant (Kapitel
10.38).

EUROCAT gibt fiir die Reduktionsfehlbildungen der Extre-
mitdten eine Gesamtpravalenz von nur 5,1 pro 10.000
Geburten (2009-2020) an. Da das Pravalenzintervall der
Gesamtpravalenz der europdischen Fehlbildungsregister
weit unter dem der Basispravalenz von Sachsen-Anhalt
liegt, ist die diesjdhrige sehr niedrige Prdvalenz Sach-
sen-Anhalts noch im unteren Bereich der europaischen
Durchschnittspravalenz zu finden.

Schwangerschaftsausgang 4 x Lebendgeburt

4 x induzierter Abort

Geschlecht 3 x mannlich

3 x weiblich

2 x keine Angabe
Anzahl isolierter 5 x MCA

Fehlbildungen/MCA 3 x isoliert

Reduktionsfehlbildungen an den Extremititen zeigten
sich 2021 bei zwei Kindern/Feten beidseitig und bei
sechs einseitig, wobei zweimal nur die rechte Seite be-
troffen war und dreimal nur die linke Seite. Einmal wurde
die Seitigkeit nicht angegeben. Reduktionsfehlbildungen
der Arme, Hande und Finger wurden haufiger (5 x) ge-
meldet als die der Beine, FiiRe und Zehen (2 x). Ein Fet
wies als Symptom einer thanatophoren Dysplasie Typ |
eine Micromelie an allen vier Extremitaten auf.

- thanatophore Dysplasie Typ | mit: Hydrocephalus in-
ternus, eingeschrankter Beweglichkeit der Knie und
der Ellenbogengelenke, bds. Verbiegung von Hume-
rus und Femur, schmalem Thorax, eingesunkener
Nasenwurzel

- Omphalocele, Amniotische Schniirfurchen, fehlender
Pectoralmuskel rechts, Halbwirbel, Skoliose

- amniotische Schnirfurchen, KlumpfuB rechts, kno-
cherne Syndactylie von linkem Daumen und Finger
(digit 1 / digit II)

- Megalencephalie, Hirnventrikelasymmetrie, Macroce-
phalie
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Abb. 35: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Reduktionsfehlbildungen insgesamt in Sachsen-Anhalt
seit 2009
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Mit acht Kindern/Feten mit Zwerchfellhernie und einem
daraus resultierenden Maximum der

im Berichtszeitraum

Uberschreitet die aktuelle Jahrespravalenz die Basisprava-
lenz Sachsen-Anhalts fiir Zwerchfellhernien (2009-2020:
2,4 pro 10.000 Geburten) wesentlich. Ein Trend ldsst sich
jedoch nicht erkennen.

Bei der europaweiten Gegeniiberstellung zeigt sich der
Vertrauensbereich des von EUROCAT angegebenen Kon-
fidenzintervalls der Gesamtpravalenz (2009-2020: 3,0
pro 10.000 Geburten) im oberen Bereich des Konfidenz-
intervalls der sachsen-anhaltischen Basispravalenz fir
die Zwerchfellhernie. Aufgrund der groReren beobach-
teten Population ist das europaische Vertrauensintervall
schmaler. Die Jahrespravalenz Sachsen-Anhalts von 2021
findet sich dementsprechend auch weit daruber.

Schwangerschaftsausgang 3 x Lebendgeburt
3 x Lebendgeburt

bis zum 7. Lebenstag verstorben
1 x induzierter Abort

1 x keine Angabe

Geschlecht 6 x mannlich
2 x weiblich

Anzabhl isolierter 6 x MCA

Fehlbildungen/MCA 2 x isoliert

Sechs der acht Zwerchfellhernien wurden als einseitig be-
schrieben, vier davon links und zwei ohne Angabe der
Seitigkeit. Zwerchfellhernien entstehen zwischen der 8.
und 10. SSW. Bei fiinf Kindern/Feten wurde die Zwerch-
fellhernie pranatal zwischen der 17. und 22. SSW ent-
deckt und bei zwei Kindern erst postnatal diagnostiziert.
Fur ein Kind liegt zum Diagnosezeitpunkt keine Informa-
tion vor.

- Patau-Syndrom mit: Microcephalie, Dextrokardie,
Sandalenliicke(n)

- Edwards-Syndrom

- Trisomie 9 mit: Dandy-Walker-Syndrom, Thoraxhypo-
plasie, KlumpfuR rechts

- praductale Aortenisthmusstenose, Hepatomegalie

- einseitige Lippenspalte, VSD

- bds. DUP II. Grades, Megaureter und Uretermiin-
dungsstenose, bds. nicht descendierte Hoden bei
Reifgeborenem
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Abb. 36: Entwicklung der Prdvalenz/10.000 Geburten bei
Zwerchfellhernie in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Wie auch im vorigen Jahr trat in Sachsen-Anhalt im
Geburtsjahr 2021 bei funf Kindern/Feten eine Ompha-
locele auf. Die sich daraus errechnete

fir die Indikatorfehlbildung
rangiert im mittleren Normbereich der Basispravalenz
Sachsen-Anhalts (2009-2020: 3,4 pro 10.000 Geburten).

Das Konfidenzintervall der Basispravalenz Sachsen-An-
halts entspricht der Gesamtpravalenz der europdischen
Fehlbildungsregister (2009-2020: 3,7 pro 10.000 Ge-
burten). Da das Vertrauensintervall Sachsen-Anhalts
jedoch weitere Grenzen hat als das der europdischen
Gesamtpravalenz, zeigt sich die Jahrespravalenz Sachsen-
Anhalts fur 2021 etwas unterhalb.

Schwangerschaftsausgang 2 x Lebendgeburt
3 x induzierter Abort

Geschlecht 1 x mannlich

1 x weiblich

3 x keine Angabe
Anzahl isolierter 3 x MCA

Fehlbildungen/MCA 2 x isoliert

Eine Omphaloce entsteht, wenn sich der Nabelbruch, der
bis ca. zur 10. SSW physiologisch ist, nicht zuriickbildet.
4-mal wurde der Bauchwanddefekt Omphalocele zwi-
schen der 11. und 13. SSW beim pranatalen Ultraschall
entdeckt.

- Patau-Syndrom mit: Herzfehlbildung

- vollstindige Amelie des rechten Armes, Amniotische
Schniirfurchen, fehlender Pectoralmuskel rechts,
Halbwirbel, Skoliose

- Meckel-Divertikel

6,0

40 -

Préavalenz/10.000 Geburten
w
°

00 2009 [ 2010 [ 2011 [ 2012 [ 2013 [ 2014 [ 2015 [ 2016 | 2017 [ 2018 [ 2019 [ 2020 [ 2021
PT1 7172935 [ 1836 [53]23][50]50]51]1,8]31]31
B[ 3,4 [ 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 34 | 3,4 | 3,4 | 3.4 | 3.4

Abb. 37: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Omphalocele in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Bei nur zwei Kindern wurde 2021 in Sachsen-Anhalt die
Indikatorfehlbildung Gastroschisis diagnostiziert. Der
Bauchwanddefekt wurde bei einem Kind in der 13. und
bei dem anderen in der 17. SSW beim pranatalen Ultra-
schall entdeckt. Beide Kinder wurden mittels primarer
Sectio in der 34. bzw. 35. SSW an einem Universitatsklini-
kum entbunden und anschlieRend operiert.

In den letzten 30 Jahren ergab sich fiir eine Gastroschi-
sis keine so niedrige wie in diesem Jahr

. Dieser Minimalwert
liegt signifikant unter dem Normbereich der Basispra-
valenz Sachsen-Anhalts (2009-2020: 3,7 pro 10.000
Geburten). In den Jahren 2011, 2014 und 2018 wurden
Werte weit oberhalb des Vertrauensintervalls beobachtet.

Bei der europaweiten Gegeniiberstellung zeigt sich der
Vertrauensbereich der sachsen-anhaltischen Basispra-
valenz fiir die Gastroschisis erheblich oberhalb des von

EUROCAT angegebenen Konfidenzintervalls der Gesamt-
pravalenz (2009-2020: 2,7 pro 10.000 Geburten). Die
aktuelle Jahrespravalenz Sachsen-Anhalts liegt jedoch
tiefer als die untere Konfidenzgrenze der europdischen
Pravalenz.

Schwangerschaftsausgang 2 X Lebendgeburt

Geschlecht 2 x weiblich
Anzabhl isolierter 1 x MCA
Fehlbildungen/MCA 1 x isoliert

- Diunndarmstenose, VSD
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Abb. 38: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Gastroschisis in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Die Indikatorfehlbildung Prune-belly-Sequenz wird nur
vereinzelt beobachtet. Nachdem sie in Sachsen-Anhalt in
den letzten beiden Jahren gar nicht diagnostiziert wurde,
wurde 2021 bei einem Spontanabort der 16. SSW eine
Prune-belly-Sequenz festgestellt. In Sachsen-Anhalt wur-
den seit den 2000er-Jahren nur einmal, im Jahr 2011,
funf Kinder/Feten pro Jahr (Maximum) mit Prune-belly-
Sequenz registriert.

Sachsen-Anhalts
befindet sich innerhalb des
Range der Basispravalenz (2009-2020: 0,8 pro 10.000
Geburten). Schon mit drei betroffenen Kindern/Feten
im Jahr wiirde die Pravalenz nicht mehr im Normbereich
liegen.

Die diesjahrige

Seit diesem Jahr stehen fiir die Prune-belly-Sequenz euro-
pdische Pravalenzzahlen zum Vergleich zur Verfligung.

Die Jahrespravalenz 2021 von Sachsen-Anhalt tibersteigt
die von EUROCAT bereitgestellte europaische Pravalenz
(2009-2020: 0,1 pro 10.000 Geburten) deutlich. Auch
das Konfidenzintervall der Basisprdavalenz Sachsen-
Anhalts ist oberhalb der Gesamtpravalenz der europa-
ischen Register (2009-2020) von dieser seltenen Fehlbil-
dung angesiedelt.

Schwangerschaftsausgang 1 x Spontanabort

Geschlecht 1 x mannlich
Anzahl isolierter

Fehlbildungen/MCA 1 x isoliert

Pravalenz/10.000 Geburten
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Abb. 39: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Prune-belly-Sequenz in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Die Trisomie 21 zahlt mit einer Basispravalenz von 20,5
pro 10.000 Geburten (2009-2020) zu den funf haufig-
sten Fehlbildungen in Sachsen-Anhalt. Im Jahr 2021 wur-
de sie bei 35 Kindern/Feten nachgewiesen. Die daraus
bestimmte

befindet sich im mittleren Bereich der Basis-
pravalenz. Sowohl mit der Pravalenz aller Schwanger-
schaftsausgange als auch mit der der Lebendgeburten
(2009-2020: 9,3 pro 10.000 Geburten) ist das europa-
ische Kriterium einer seltenen Erkrankung von < 5,0 pro
10.000 Geburten nicht gegeben.

Die Basispravalenz als auch die Jahrespravalenz 2021
von Sachsen-Anhalt ist deutlich unterhalb der von EU-
ROCAT bestimmten europaischen Pravalenz von 24,5
pro 10.000 Geburten (2009-2020) angesiedelt. Da die
Wahrscheinlichkeit des Down-Syndroms beim Kind mit
dem Alter der Mutter steigt, ist es moglich, dass die ge-
ringeren Pravalenzen in Sachsen-Anhalt durch das nied-
rigere Durchschnittsalter der Miitter bei der Geburt ihrer
Kinder im Vergleich zum EU-Durchschnitt (2013-2020:
29,4 Jahre vs. 30,6 Jahre*) bedingt wird.

Schwangerschaftsausgang 14 x Lebendgeburt
1 x Lebendgeburt
nach 7 Lebenstagen verstorben
1 x Spontanabort
19 x induzierter Abort

16 x mannlich
18 x weiblich
1 x keine Angabe

Geschlecht

15 x MCA
20 x isoliert

Anzabhl isolierter
Fehlbildungen/MCA

Uber die Hélfte der Schwangerschaften (54,3 %) wurden
2021 terminiert. Sie wurden mit @ 17,0 SSW (Median

17,0 SSW) vorzeitig beendet, nachdem mit @ 14,8 SSW
die erste pranatale Diagnose gestellt wurde. Der friiheste
Abbruch fand in der 14. SSW statt und der spateste in der
20. SSW.

- Duodenalstenose, Pancreas anulare, Syndactylie der
Finger (digit Il / IV) rechts

- DUP III. Grades links, DUP I. Grades rechts

- Gerbode-Defekt, DUP Ill. Grades rechts, DUP I. Grades
links, transiente abnormale Myelopoese

- Fallot-Tetralogie, GefaRring der groRen Arterien

- VSD, bds. Schallleitungsstérung bei Striktur der kno-
chernen Gehorgange

- ASD, bds. kombinierte Schallleitungs- und -empfin-
dungsstorung, Nabelhernie

- Canalis atrioventricularis communis, Mittelgesichts-
hypoplasie, nicht himodynamisch wirksamer PDA bei
Friihgeborenem

- Canalis atrioventricularis communis, Hydrocephalus
internus

- Canalis atrioventricularis communis

- ASDII

- Herzfehlbildung

- bds. Schallempfindungsstérung

- VSD, Nabelhernie, tiefe Nacken-Haar-Grenze, Schadi-
gung durch Gestationsdiabetes und COVID-19-Infek-
tion der Kindsmutter

- 2 x KlumpfiiRe
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Abb. 40: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Down-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2009

* Quelle: https://ec.europa.eu/eurostat/databrowser/view/
DEMO_FORDAGEC__custom_3743023/default/table
Titel: Live births by mother‘s age and birth order
letzte Aktualisierung: 22.06.2022 23:00
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Das Patau-Syndrom ist normalerweise die dritthdufigste
Trisomie, in diesem Jahr die zweithaufigste. Zum Ge-
burtsjahr 2021 wurde es auBergewochnlich oft bei acht
Kindern/Feten gefunden. Die daraus ermittelte
Ubersteigt
wesentlich die Basispravalenz Sachsen-Anhalts (2009-
2020: 1,3 pro 10.000 Geburten).
Im Beobachtungszeitraum seit 1980 ergab sich nie eine
so hohe Pradvalenz. Das bisherige Maximum wurde im
Jahr 1998 mit 3,9 pro 10.000 Geburten beobachtet.

Das Vertrauensintervall der Basispravalenz Sachsen-
Anhalts fir das Patau-Syndrom liegt unterhalb der von
EUROCAT bereitgestellten durchschnittlichen europa-
ischen Pravalenz (2009-2020: 2,3 pro 10.000 Geburten).
Der diesjahrige Pravalenzwert Sachsen-Anhalts befindet
sich auch erheblich (iber der oberen Konfidenzgrenze
der von EUROCAT angegebenen Pradvalenz.

Die Trendanalyse von 2008-2021 (Kapitel 10.38) zeigt
einen signifikant ansteigenden Trend mit einer prozen-
tualen Verdanderung von 20,86 % (KI 3,37 % bis 46,83 %).
Obwohl die Jahrespravalenzen seit 2008 immer im Kon-
fidenzintervall der Basispravalenz liegen, ist unverkenn-
bar, dass in den Anfangsjahren des Berichtszeitraumes
(bis 2014) die Jahrespravalenzen stets in der unteren
Halfte des Konfidenzintervalls der Basispravalenz ange-
siedelt sind und ab 2015 meist daruber.

Moglich ist, dass durch Diagnostik in zunehmend friihe-
rem Schwangerschaftsalter die Anzahl der bestatigten

Patau-Syndrome steigt. Die Entwicklung bleibt zu beob-
achten.

Schwangerschaftsausgang 1 x Lebendgeburt
bis zum 7. Lebenstag verstorben

7 x induzierter Abort

Geschlecht 3 x mannlich

4 x weiblich

1 x keine Angabe
Anzahl isolierter 6 x MCA

Fehlbildungen/MCA 2 xisoliert

Bei sieben Feten waren auffallige, meist schwerwiegende
Befunde beim pranatalen Ultraschall (6 x) oder ein po-
sitives Ergebnis eines NIPT (3 x) ursachlich fiir invasive
pranatale Chromosomenuntersuchungen zwischen der
12. und 22. SSW, bei denen das Patau-Syndrom diagnos-
tiziert wurde. Bei einem lebend geborenen Kind war das
Patau-Syndrom vorgeburtlich nicht bekannt.

- Microcephalie, Zwerchfellhernie, Dextrokardie

- 3 x Holoprosencephalie (1 x mit TGA, 1 x mit Herz-
fehlbildung, Polydactylie)

- Ompbhalocele, Herzfehlbildung

- akzessorischer Finger links

6,0

Pravalenz/10.000 Geburten
w
°
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Abb. 41: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Patau-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2009
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Das Edwards-Syndrom ist im Allgemeinen die zweithau-
figste der Trisomien. Von einer Trisomie 18 waren im
Geburtsjahr 2021 in Sachsen-Anhalt sechs Kinder/Feten
betroffen. Daraus bestimmt sich eine von

, die noch im Vertrauensbereich
der Basispravalenz (2009-2020: 4,6 pro 10.000 Gebur-
ten), nahe der unteren Toleranzgrenze, zu verorten ist.

Die Basispravalenz Sachsen-Anhalts fiir das Edward-Syn-
drom ist nicht so hoch wie die europaweite von EUROCAT
zur Verfiigung gestellte Gesamtpravalenz (2009-2020:
6,1 pro 10.000 Geburten). Damitistder aktuelle Pravalenz-
wert (2021) von Sachsen-Anhalt gegeniiber der europa-
ischen Pravalenz als sehr niedrig einzuschatzen. Da das
Alter der Schwangeren das Auftreten eines Edwards-
Syndroms beeinflusst, macht sich in den unterschiedli-
chen Pravalenzniveaus vermutlich das im Vergleich zum
durchschnittlichen mitterlichen Alter in Sachsen-Anhalt
héhere europdische Mutteralter bemerkbar (2013-2020:
29,4 Jahre vs. 30,6 Jahre®).

1 x Lebendgeburt
5 x induzierter Abort

Schwangerschaftsausgang

Geschlecht 1 x mannlich

3 x weiblich

2 x keine Angabe
Anzabhl isolierter 2 x MCA

Fehlbildungen/MCA 4 x isoliert

Bei allen sechs Kindern/Feten mit Edwards-Syndrom wur-
de das Syndrom pranatal diagnostiziert. Die friihesten
Befunde ergaben sich bei NIPT und bei der Ultraschall-
untersuchung in der 12./13. SSW, der spateste in der 22.
SSW beim Ultraschall. Zwischen der 12. und der 22. SSW
wurden die Diagnosen dann per invasiver Chromoso-
menuntersuchung bestatigt. Bei dem lebend geborenen
Kind wurde die Zwerchfellhernie operiert und es tberleb-
te mindestens ein Jahr.

- einseitige Zwerchfellhernie
- VSD

8,0

7,0

6,0

5,0 _

4,0

3,0

Préavalenz/10.000 Geburten

2,0

1,0

20 2009 [ 2010 [ 2011 [ 2012 [ 2013 [ 2014 [ 2015 [ 2016 [ 2017 [ 2018 [ 2019 | 2020 | 2021
P| 46 | 58 [ 35 [ 35 | 30 [ 3529 | 44 | 50 | 74 | 48 | 62 | 3.7
BP| 4.6 | 46 | 46 | 46 | 46 | 46 | 46 | 46 | 46 | 46 | 46 | 46 | 46

Abb. 42: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Edwards-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2009

* Quelle: https://ec.europa.eu/eurostat/databrowser/view/
DEMO_FORDAGEC__custom_3743023/default/table
Titel: Live births by mother‘s age and birth order
letzte Aktualisierung: 22.06.2022 23:00
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Die seltene Indikatorfehlbildung Turner-Syndrom, auch
Monosomie X genannt, wurde 2021 in Sachsen-
Anhalt einmal entdeckt. Beim pranatalen Ultraschall des
weiblichen Fetus fielen in der 11. SSW ein ausgepragter
Hydrops fetalis und ein Hygroma colli auf.

Im aktuellen Jahr (2021) ergibt sich eine

von . Diese Jahrespravalenz ist
ein Minimalwert im Berichtszeitraum und liegt merklich
unter der Basisprdvalenz Sachsen-Anhalts (2009-2020:
2,1 pro 10.000 Geburten). Mindestens drei betroffene
Madchen waren zu erwarten gewesen. Es ist zu vermu-
ten, dass nicht alle Turner-Syndrome pra- oder neonatal
entdeckt werden.

Die Konfidenzgrenzen der Basispravalenz Sachsen-
Anhalts sind wegen der kleineren einbezogenen

Population weiter als die des Konfidenzintervalls der
von EUROCAT bereitgestellten europaweiten Pravalenz
(2009-2020: 2,6 pro 10.000 Geburten). Wahrend die
Basispravalenz Sachsen-Anhalts und die europdische
Pravalenz sich etwa auf gleicher Hohe befinden, zeigt
sich die sachsen-anhaltische Jahrespravalenz von 2021
stark unter der europdischen Gesamtpravalenz.

Schwangerschaftsausgang 1 x induzierter Abort

Geschlecht 1 x weiblich
Anzahl isolierter

Fehlbildungen/MCA 1 x isoliert

Pravalenz/10.000 Geburten

]‘0 H ” ” ”
0,0 ”
2009 [ 2010 [ 2011 [ 2012 [ 2013 [ 2014 [ 2015 [ 2016

Pl 12 [ 17 [ 1241 [ 1829343,
BP[ 2,1 [ 20 [ 21 [ 20 [ 20 [ 21 [ 21 | 2,
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Abb. 43: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei
Turner-Syndrom in Sachsen-Anhalt seit 2009
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keine Angaben keine Angaben

Wie auch im Jahr 2015 wurde in Sachsen-Anhalt in die-
sem Jahr (2021) kein Kind/Fet mit Klinefelter-Syndrom
oder einer mannlichen Gonosomenanomalie registriert.
Das Auftreten der Indikatorfehlbildung ist rar. Zwischen
2009 und 2020 gab es insgesamt nur 21 Betroffene.
Daraus berechnet sich eine Basispravalenz fiir die Indi-
katorfehlbildung Klinefelter-Syndrom/mannliche Gono-
somenanomalien in Sachsen-Anhalt von 1,0 pro 10.000
Geburten (2009-2020). Die Maximalpravalenz (2,4 pro
10.000 Geburten) des Berichtszeitraumes wurde 2013
erreicht.

Fir das Klinefelter-Syndrom (Q98.0-Q98.4) separat er-
gibt sich im Berichtszeitraum fiir Sachsen-Anhalt eine
Pravalenz von 0,87 pro 10.000 Geburten (2009-2020;
Kl 0,44-1,26). Seit diesem Jahr werden von EUROCAT fiir
das Klinefelter-Syndrom keine Pravalenzdaten mehr be-
reitgestellt.

2,5

2,0

Pravalenz/10.000 Geburten

0,5

0,0
P,
(B[ 1,0

2009 [ 2010 [ 2011 [ 2012 [ 2013 [ 2014 [ 2015 [ 2016 [ 2017 [ 2018 [ 2019 | 2020 | 2021
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Abb. 44: Entwicklung der Pravalenz/10.000 Geburten bei Kline-
felter-Syndrom/mannlichen Gonosomenanomalien in
Sachsen-Anhalt seit 2009



In den Kapiteln 10.1 bis 10.37 des Jahresberichtes wer-
den Einschatzungen zur derzeitigen Haufigkeit der Indi-
katorfehlbildungen im langjahrigen und internationalen
Vergleich vorgenommen. Dabei ist die Definition der In-
dikatorfehlbildungen (Kapitel 10.0) an die Beschreibung
des ICBDSR (International Clearinghouse for Birth Defects
Surveillance and Research) adaptiert. Auch Trends bei
Fehlbildungen zu erkennen, ist eine der Aufgaben des
Fehlbildungsmonitoring. Die Entwicklung der Haufigkeit
im zeitlichen Rahmen der wird im
Kapitel 10.38 bewertet.

Insgesamt gab es zum Geburtsjahrgang 2021 in Sach-
sen-Anhalt 210 Kinder/Feten mit Indikatorfehlbildungen,
davon 23 mit zwei und vier mit drei Indikatorfehlbildun-
gen. Insgesamt wurden 241 Indikatorfehlbildungen dia-
gnostiziert. Von den 210 Kindern/Feten mit Indikatorfehl-
bildungen waren 84 mehrfach fehlgebildet. In den Jahren
2009-2020 kamen durchschnittlich 74,5 % der von einer
Indikatorfehlbildung betroffene Kinder lebend zur Welt,
2021 152 (72,4 %). Davon verstarben neun im ersten
Lebensjahr. Indikatorfehlbildungen wurden 2021 zu
0,9 % bei Spontanaborten bis zur 16. SSW (5 Falle) ver-
zeichnet. Der Anteil der Feten, deren Schwangerschaft
terminiert wurde, lag 2021 bei 24,8 %, im Vergleich etwas
Uber dem des Berichtszeitraumes (2009-2020: 23,52 %).

alle Indikatorfehlbildungen
Neuralrohrdefekte
Anencephalie

Spina bifida

Bei 1,30 % aller Kinder/Feten in Sachsen-Anhalt wurde
2021 eine der 37 Indikatorfehlbildungen identifiziert.
Die Jahrespravalenz 2021 zeigt sich damit signifikant
niedriger als die Basispravalenz (2008-2019: 1,43 %, Kl
1,38-1,49).

Das Ziel der im Folgenden vorgestellten Trendanalyse ist
es, langfristige Tendenzen beziglich des Auftretens von
Fehlbildungen sichtbar zu machen. Im aktuellen Bericht
wird dabei Uber den Zeitraum von 2008-2021 die Starke
und Orientierung der Veranderungen der Indikatorfehl-
bildungspravalenzen untersucht.

Die Trendabschatzung ist seit mehr als zehn Jahren fester
Bestandteil des Jahresberichtes. Sie wird fiir die Indikator-
fehlbildungen durchgefiihrt, die der Ausgangsvoraus-
setzung genligen, dass in den getesteten Zeitabschnitten
der Erwartungswert fiir die Fehlbildung mindestens fiinf
und der Beobachtungswert mindestens zwei ist.
Indikatorfehlbildungen zdhlen zum groRen Teil zu den
seltenen Erkrankungen. Um bei den kleinen Haufigkei-
ten dennoch die Vorbedingung fiir den Test auf Veran-
derung zu erfiillen, werden, wie in den beiden letzten
Jahresberichten, je zwei Jahre zu einem Intervall zusam-
mengefasst und damit der Trend analysiert.

O nichtlineare Veranderung
¢ prozentuale Veranderung

*

Encephalocele
Microcephalie
congenitale Hydrocephalie

Arhinencephalie/Holoprosencephalie

>

*

Anophthalmie/Mikrophthalmie
Mikrotie/Anotie

*

*

Fallot-Tetralogie

Transposition der groRen GefaRe

*

>

Linksherzhypoplasie
Aortenisthmusstenose

Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
Gaumenspalte

Choanalatresie

>

*

Oesophagusatresie/-stenose/-fistel
Diinndarmatresie/-stenose

4

Rectum- und Analatresie/-stenose
Hypospadie

>

Potter-Sequenz
Nierenagenesie, einseitig
Zystennieren

praaxiale Polydactylie
Reduktionsfehlbildungen der Extremitaten
Zwerchfellhernie

Omphalocele

*

L 2

Gastroschisis
Down-Syndrom (Trisomie 21)
Patau-Syndrom (Trisomie 13)

Edwards-Syndrom (Trisomie 18)
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durchschnittliche zweijahrliche prozentuale Veranderung der Pravalenz von 2008-2021

Abb. 45: Trendanalyse 2008 bis 2021 mit durchschnittlicher prozentualer Veranderung der Zweijahrespravalenz (95 % Kl)



Abbildung 45 auf Seite 64 und die Tabelle auf dieser
Seite zeigen die geschiatzten durchschnittlichen prozen-
tualen Verdnderungen der 2-Jahres-Pravalenz von den
Indikatorfehlbildungen, fiir die die vorgenannte Anfangs-
bedingung gilt. Mathematische Grundlage der Analyse
bildet die binar-logistische Regression auf der Basis des
Maximum-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 einschlieBlich des Kl von 95 %
rechts der Ordinatenachse 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 Konfidenz-
intervall den Nullwert nicht Gberdeckt.

Die zeitliche Anderung wird mit einem Chi-Quadrat-Test
auf Heterogenitdat 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 nicht-
lineare Veranderung bestimmend, d. h. der Trend ist als

Regressionskoeffizient B in %

alle Indikatorfehlbildungen
Encephalocele

Microcephalie

Congenitale Hydrocephalie
Anophthalmie/Microphthalmie
Microtie/Anotie

Fallot-Tetralogie

Transposition der grolen Gefdlke
Linksherzhypoplasie
Aortenisthmusstenose

Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
Gaumenspalte
Oesophagusatresie/-stenose/-fistel
Diinndarmatresie/-stenose
Rectum- und Analatresie/-stenose
Hypospadie

Potter-Sequenz

Nierenagenesie, einseitig
Zystennieren

Praaxiale Polydactylie
Reduktionsfehlbildungen der Extremitaten
Zwerchfellhernie

Omphalocele

Gastroschisis

Down-Syndrom (Trisomie 21)
Patau-Syndrom (Trisomie 13)
Edwards-Syndrom (Trisomie 18)
Turner-Syndrom

Klinefelter-Syndrom/mannliche Gonosomenanomalien

einzustufen. Dies trifft auf Neuralrohrdefekte,
Anencephalie, Spina bifida, Arhinencephalie/Holopros-
encephalie und Choanalatresie zu.
Ein Wahrscheinlichkeitswert von p < 0,05 fiir 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 ist im Berichtszeit-
raum beim Patau-Symdrom (Trisomie 13) zu beobach-
ten. Ein , gemalk einem
negativen Regressionskoeffizienten B und einem nicht
wirksamen nichtlinearen Anteil, ist bei der Rectum- und
Analatresie/-stenose und der einseitigen Nierenagenesie
zu beobachten.
Bei allen anderen dargestellten Indikatorfehlbildungen
kann der Trend weder signifikant positiv noch negativ
bewertet werden: Der Chi-Quadrat-Test ergibt fir die
lineare als auch fiir die nichtlineare Komponente jeweils
Wahrscheinlichkeitswerte von p > 0,05, somit kann kei-
ne Entscheidung beziiglich eines tiberzufalligen Anstiegs
oder Abfalls gefillt werden, auch wenn der nichtlineare
Anteil fiir die Beurteilung des Trends nicht entscheidend
ist.

Konfidenzintervall (KI von 95 %)

-0,88 -2,54 bis 0,81
-10,72 -25,90 bis 8,89
6,21 -4,09 bis 18,06
3,72 -4,79 bis 13,15
7,57 -12,72 bis 33,29
5,17 -6,68 bis 18,84
-2,83 -12,50 bis 8,00
6,02 -3,10 bis 16,39
0,37 -10,90 bis 13,06
1,51 -6,52 bis 10,26
2,13 -3,48 bis 8,12
2,82 -4,82 bis 11,15
0,15 -11,65 bis 12,84
8,51 -6,61 bis 26,95
-19,03 -25,34 bis 8,45
-1,87 -5,80 bis 2,26
-1,68 -12,91 bis 11,04
-11,80 -18,41 bis -3,21
-0,28 -7,59 bis 7,61
-6,85 -16,14 bis 3,99
-6,89 -13,21 bis 0,38
6,02 -5,99 bis 19,97
8,04 -3,09 bis 21,20
-4,15 -13,81 bis 6,80
2,97 -1,45 bis 7,68
20,86 3,37 bis 46,83
4,39 -5,00 bis 14,91
-1,53 -14,72 bis 13,72

-10,00 -26,20 bis 10,93



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.

- 35 x Down-Syndrom (Trisomie 21)
- 32 x meiotische Non-disjunction
- 1 x Fallot-Tetralogie
- 1 x Gerbode-Defekt
- 1 x Fetopathia diabetica
- 1 x Mosaik (mitotische Non-disjunction)
- 1 x Translokation
- 1 x klinische Symptomatik
- 6 x Edwards-Syndrom (Trisomie 18)
(meiotische Non-disjunction)
- 8 x Patau-Syndrom (Trisomie 13)
(meiotische Non-disjunction)
- 3 x Holoprosencephalie
x Triploidie
- x Trisomie 9 und partielle Monosomie 6p
(mit Dandy-Walker-Syndrom)
x Duplikation am Chromosom 10
x De Grouchy Syndrom
x Cri-du-chat-Syndrom
X unbalancierte Translokation (2,7)
x Turner-Syndrom
x Chromosomenanomalie o. A.

1
—_
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Fur den Geburtsjahrgang 2021 wurde in Sachsen-Anhalt
bei 57 Kindern/Feten eine Chromosomenaberration fest-
gestellt. Die meisten dieser Kinder/Feten (2021: 62,5 %;
2009-2020: 61,6 %) sind von der Trisomie des Chromo-
soms 21 (Down-Syndrom, Kapitel 10.33) betroffen.

Ein Edwards-Syndrom (Kapitel 10.35) wurde 2021 mit
sechs Fallen (3,7 pro 10.000 Geburten) in lblicher Zahl
(2009-2020: 4,6 pro 10.000 Geburten) festgestellt.

Das Patau-Syndrom (Kapitel 10.34) ist normalerweise
die dritthdufigste und nicht wie 2021 die zweithdufigste
Trisomie. Im Geburtsjahrgang 2021 trat es 8-mal auf.
Die Jahrespravalenz lag deutlich (iber der Basispravalenz
(2021: 5,0 pro 10.000 Geburten; 2009-2020: 1,3 pro
10.000 Geburten).

Geschlecht Anzahl Anteil (in %)
mannlich 24 453
weiblich 29 54,7
mit Angaben 53 100,0
keine Angaben 4

gesamt 57

Geschlechtsverhaltnis m : w= 0,9

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.

Im Berichtszeitraum (2009-2020) zeigte sich das Ge-
schlechtsverhdltnis der Kinder/Feten mit einer Chromo-
somenaberration (m : w = 1,0) ausgeglichen. Im Jahr
2021 waren etwas mehr Jungen als Mddchen betroffen
(2021: m:w=0,9).

Schwangerschaftsausgang Anzahl Anteil (in %)
Lebendgeburten 22 38,6
induzierte Aborte 34 59,6
Spontanaborte ab 16. SSW 1 1,8
Totgeburten 0 0,0
gesamt 57 100,0

Der 2021 beobachtete Anteil der lebend geborenen Kin-
der mit Chromosomenaberration (38,6 %) entspricht dem
Ublichen Anteil (2009-2020: 38,8 %). Davon verstarben
vier Kinder, zwei in den ersten beiden Lebenstagen, eins
nach zwei Wochen und eins mit einem Dreivierteljahr.
Bei den Lebendgeburten war zur Geburt die Chromoso-
menaberration 9-mal bekannt, 5-mal fand pranatal keine
Chromosomendiagnostik statt und einmal war sie ohne
Ergebnis. Zu weiteren sieben Kindern liegt keine Informa-
tion zur vorgeburtlichen Chromosomenanalyse vor.

Ein Grolteil der 57 Schwangerschaften (34; 59,6 %) wur-
den nach prdnatal bestatigter Chromosomenaberration
und auch nach der Entdeckung schwerster Fehlbildun-
gen im pranatalen Ultraschall (zwischen der 11. und 22.
SSW) vorzeitig abgebrochen. Etwa 40 % der Terminierun-
gen erfolgten bis zur 15. SSW.

Altersgruppe Anzahl Anteil (in %)
20 bis 24 Jahre 1 1,8

25 bis 29 Jahre 7 12,3

30 bis 34 Jahre 15 26,3

35 bis 39 Jahre 13 22,8

ab 40 Jahre 21 36,8
gesamt 57 100,0



Das Durchschnittsalter der Miitter von Kindern/Feten mit
Chromosomenaberration lag im Jahr 2021 bei 36,5 Jah-
ren (Median 37,5). Die jlingste Mutter war 2021 24 Jahre
alt und die alteste 46. Im Durchschnitt sind die Mutter

Im Jahr 2021 fanden sich in Sachsen-Anhalt bei 39 Kin-
dern/Feten genetisch bedingte bzw. mitbedingte Erkran-
kungen oder Mikrodeletionen.

1 x Achondrogenesis Typ |
- 1 x Achondroplasie
1 x cardiac-urogenitales Syndrom (MYRF Gen Mutation)

- 1 x Costello-Syndrom
- 2 x Dandy-Walker-Syndrom
- 1 x komplexes Fehlbildungssyndrom mit

Gesichtsbeteiligung
- 1 x Feingold-Syndrom Typ 1
- 1 x Heterotaxie
- 3 x Holoprosencephalie

- 1 x Fallot-Tetralogie

- 1 x Coffin-Siris-Syndrom
- 1 xIchthyosis congenita
- 1 x Laurence-Moon-Bied|-Bardet-Syndrom
- 2 x Morbus Hirschsprung
- 1 x multiple ephisare Dysplasie Typ 4
- 1 x orofaciodigitales Syndrom mit Polysyndactylie
- 4 x Schallempfindungsstorung, genentisch bedingt, bds.
-1 x Spaltful®
- 2 x Spalthand
- 2 x thanatophore Dysplasie Typ |
- 2 x tuberose Sklerose (1 x Hamartose)
- 2 x Wiedemann-Beckwith-Syndrom
- 1 x polyzystische Niere, infantiler Typ, bds.
- 1 x primdre Myopathie
- 1 x spinale Muskelatrophie
- 3 x zystische Fibrose

- 1 x mit Darmmanifestation
- 2 x zystische, adenomatoide Fehlbildung der Lunge

Haufig werden genetisch bedingte/mitbedingte Erkran-
kungen schon erstmalig beim pranatalen Ultraschall ent-
deckt. Von 25 Kindern/Feten, von denen die Information
zum vorgeburtlichen Ultraschall vorliegt, fielen bei 20
der Kinder/Feten (80 %) Fehlbildungen oder entsprechen-
de Softmarker pranatal auf. 11-mal wurde daraufhin eine
Amniozentese durchgefiihrt, die 7-mal ein molekularge-
netisch auffalliges Ergebnis erbrachte. Zu einer weiteren
Amniozentese war eine CF-Mutation der Kindsmutter, die
sich auch beim Kind zeigte, Anlass.

Geschlecht Anzahl Anteil (in %)
mannlich 22 56,4
weiblich 17 43,6
gesamt 39 100,0

Geschlechtsverhéltnis m:w=1,3

von Kindern/Feten mit Chromosomenaberration (2009-
2020: 34,3) finf Jahre alter als alle Mitter Sachsen-An-
halts (2021: 30,4; 2009-2020: 29,1).

Fiir 2021 zeigt das Geschlechtsverhiltnis ein Uberwiegen
der Jungen, doch fiir den Zeitraum 2009 bis 2020 ergibt
sich eine weniger deutliche Androtopie (m : w =1,1).

Schwangerschaftsausgang Anzahl Anteil (in %)
Lebendgeburten 30 76,9
induzierte Aborte 8 20,5
Spontanaborte ab 16. SSW 1 2,6
Totgeburten 0 0,0
gesamt 39 100,0

Zum Geburtsjahr 2021 wurden mehr als drei Viertel
der von genetisch bedingten/mitbedingten Erkrankun-
gen oder Mikrodeletionen Betroffenen lebend geboren
(76,9 %), wobei zwei Friihgeborene verstarben, ein Kind
verstarb in der ersten Lebenswoche und eins mit ca. 2,5
Monaten. Der Anteil der Lebendgeborenen entspricht
dem durchschnittlichen Anteil der Jahre 2009-2020
(78,7 %). Ebenso liegt der Anteil der induzierten Aborte
(Kapitel 12) fur 2021 im tblichen Bereich (2009-2020:
20,1 %).

Altersgruppe Anzahl Anteil (in %)
20 bis 24 Jahre 4 10,3

25 bis 29 Jahre 12 30,8

30 bis 34 Jahre 12 30,8

35 bis 39 Jahre 9 23,1

ab 40 Jahre 2 51
gesamt 39 100,0

Das Durchschnittsalter der Miitter von Kindern/Feten mit
genetisch bedingten/mitbedingten Erkrankungen oder
Mikrodeletionen liegt im Geburtsjahr 2021 mit 31,3 Jah-
ren (Altersmedian 31,0 Jahre) wieder etwas liber dem der
Miitter aller in Sachsen-Anhalt geborenen Kinder (2021:
30,4 Jahre). Das spiegelt sich auch im Durchschnittswert
Uber den Zeitraum von 2009-2020 (29,6 vs. 29,1 Jahre)
wider. Im Berichtszeitraum stieg sowohl das Alter der
Miitter von Kindern/Feten mit genetisch bedingten/mit-
bedingten Erkrankungen und Mikrodeletionen als auch
das Alter der Miitter aller in Sachsen-Anhalt geborenen
Kinder um etwa zwei Jahre an.



Funf Kinder/Feten waren zum Geburtsjahrgang 2021
von einer Sequenz, vier von einem Komplex und ein Kind
war von einer Assoziation betroffen, zusammenbetrach-
tet sind dies zehn Kinder/Feten.

- 2 x ADAM-Komplex (Arme)
- 1 x caudales Regressionssyndrom
- 2 x Potter-Sequenz
- 1 x funktionslose hypoplastische Nieren
- 1 x funktionslose polyzystisch dysplastische Nieren
- 2 x Pierre-Robin-Sequenz
- 1 x Prune-belly-Sequenz
- 1 x Sirenomelie
- 1 x VATER-Assoziation

Geschlecht Anzahl Anteil (in %)
mannlich 7 77,8
weiblich 2 22,2

mit Angaben 9 100,0
keine Angaben 1

gesamt 10

Geschlechtsverhaltnis m : w = 3,5

Im Geburtsjahr 2021 ergab sich eine deutliche Gyna-
kotropie. Im Berichtszeitraum von 2009-2020 ist diese,
wenn auch nicht so stark ausgepragt, ebenfalls zu beob-
achten (m :w=1,6).

Die Haélfte der von einer Sequenz, einer Assoziation oder
einem Komplex Betroffenen kamen lebend zur Welt.
Davon verstarb ein Kind mit einer Potter-Sequenz am
2. Lebenstag.

Im Jahr 2021 bildeten acht Kinder eine
aus. Vier Kinder/Feten litten unter einer intrau-
terinen , wobei eine Schwangerschaft
terminiert wurde. Ein Kind wurde vorgeburtlich mit dem
infiziert. Bei zwei Kindern wurde ein
gemeldet.

Die acht von Fetopathia diabetica betroffen Kinder hat-
ten neonatal mit Stérungen der Temperaturregulation,
Erndhrungsproblemen oder Hypoglykdmie zu ringen.
Die meisten waren zu schwer oder heavy-for-date. Fiinf
Kinder wurden zu frith zwischen der 30. und 36. SSW,
geboren. Bei sechs Kindern wurden groRe oder kleine
Fehlbildungen am Herzen und bei einem Kind am Uroge-
nitalsystem diagnostiziert.

Das Verhaltnis von mannlichen zu weiblichen Kindern/
Feten mit Sequenzen/Assoziationen/Komplexen ist im
Geburtsjahr 2021 ausgeglichen (m : w = 1,0). Uber den
Berichtszeitraum ist eine Androtopie zu beobachten
(2009-2020: m:w=1,2).

Schwangerschaftsausgang Anzahl Anteil (in %)
Lebendgeburten 5 50,0
induzierte Aborte 4 40,0
Spontanaborte ab 16. SSW 1 10,0
Totgeburten 0 0,0
gesamt 10 100,0
Altersgruppe Anzahl Anteil (in %)
20 bis 24 Jahre 2 20,0

25 bis 29 Jahre 2 20,0

30 bis 34 Jahre 3 30,0

35 bis 39 Jahre 3 30,0
gesamt 10 100,0

Mitter von Kindern/Feten mit Sequenzen/Assoziatio-
nen/Komplexen waren 2021 zur Geburt durchschnittlich
30,5 Jahre alt und damit dhnlich alt wie die Mdtter aller
Kinder Sachsen-Anhalts (2021: @ 30,4 Jahre). Der Alters-
median der Mitter von betroffenen Kindern/Feten lag fiir
2021 bei 33,5 Jahren. Fir den Berichtszeitraum ergibt
sich ein mittleres Alter fur die Mitter von Kindern/Feten
mit Sequenzen/Assoziationen/Komplexen von 28,8 Jah-
ren (2009-2020). Auch das entspricht etwa dem Alter der
Mutter aller Kinder Sachsen-Anhalts im Berichtszeitraum
(2009-2021: @ 29,1 Jahre).

Schwangerschaftsausgang Anzahl Anteil (in %)
Lebendgeburten 15 93,8
induzierte Aborte 1 6,3
Spontanaborte ab 16. SSW 0 0,0
Totgeburten 0 0,0
gesamt 16 100,0
Geschlecht Anzahl Anteil (in %)
mannlich 8 50,0
weiblich 8 50,0
gesamt 16 100,0

Geschlechtsverhéltnis m: w=1,0



Altersgruppe Anzahl Anteil (in %)
unter 20 Jahre 1 6,7

20 bis 24 Jahre 1 6,7

25 bis 29 Jahre 0 0,0

30 bis 34 Jahre 6 40,0

35 bis 39 Jahre 5 33,3

ab 40 Jahre 2 13,3
mit Angaben 15 100,0
keine Angaben 1

gesamt 16

Im Jahr 2021 waren Mitter von Kindern mit einer Feto-
pathia diabetica zur Geburt im Mittel 36,1 Jahre alt und
damit wesentlich dlter als die Matter aller Kinder Sach-
sen-Anhalts (2021: @ 30,4 Jahre). Das Risiko an Diabetes
zu erkranken, erhoht sich mit steigendem Lebensalter.
Infolge des steigenden Mutteralters erhéht sich Uber
die groRere Anzahl von Schwangeren mit Diabetes das
Risiko fiir die Entstehung einer Fetopathia diabetica bei
den Kindern. Daher ist laut Mutterschaftsrichtlinien der
Glukosetoleranztest, mit dem Schwangerschaftsdiabetes
friihzeitig entdeckt werden kann, eine gesetzlich ange-
botene Kassenleistung.

Das durchschnittliche Alter der Miitter von Kindern/Feten
mit einer Embryopathie/Fetopathie oder congenitaler In-
fektion liegt im Jahr 2021 bei 30,0 Jahren und damit im
Bereich der Miitter aller Kinder Sachsen-Anhalts.
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Abb. 46: Durchschnittsalter der Miitter von Kindern/Feten mit genetisch bedingten Erkrankungen, Sequenzen, Assoziationen,
Komplexen, Embryopathien und Chromosomenaberrationen pro Jahr seit 2009

Seit den 1990er-Jahren steigt in Sachsen-Anhalt, bis auf we-
nige Ausnahmen, das durchschnittliche Mutteralter (1991:
25,1) von Jahr zu Jahr. Mit 30,4 Jahren lag 2021 das Durch-
schnittsalter das dritte Mal in Folge bei tiber 30 Jahren.
Abbildung 46 zeigt neben dieser Entwicklung den Anstieg
des Mutteralters bei genetisch bedingten Erkrankungen,
Sequenzen, Assoziationen, Komplexen, Embryopathien
und Chromosomenaberrationen (ber den Berichtszeit-
raum. Auffallig ist, dass das ansteigende Mutteralter von
Kindern/Feten mit einer Chromosomenaberration und mit
einer Embryopathie, Fetopathie oder congenitalen Infek-
tion Uber dem miitterlichen Durchschnittsalter in Sach-
sen-Anhalt liegt.

Das Risiko fiir die Entstehung von Trisomien und nachge-
wiesen fir das eines Down-Syndroms wachst mit zuneh-
mendem maternalen Alter. Dieser Zusammenhang wird

im Diagramm deutlich, da bei ca. 60 % aller Kinder/Feten
mit Chromosomenaberration eine Trisomie 21 (2009-
2020: 61,6 %) ursachlich ist.

Fir altere Miitter besteht ein groReres Risiko an Diabetes
zu erkranken als fiir jiingere. Daher sind mit hoherem
Mutteralter auch mehr Kinder/Feten von einer Fetopathia
Diabetica (2021: @ 36,1) betroffen. Im Diagramm bildet
sich ab, dass Miitter von Kindern/Feten mit Feto- oder Em-
bryopathien alter sind als alle Miitter in Sachsen-Anhalt.
Das miitterliche Alter von Kindern/Feten mit genetisch be-
dingten/mitbedingter Erkrankungen und Mikrodeletionen
(2009-2020: @ 29,6) und mit Sequenzen, Assoziationen
und Komplexen (2009-2020: @ 28,8) weicht nur wenig
vom Durchschnittsalter aller Mitter in Sachsen-Anhalt
(2009-2020: @ 29,1) ab. Ungerechnet zufallsbedingter
Schwankungen steigen die Durchschnittsalter analog an.



Zum Geburtsjahrgang 2021 wurden dem Fehlbildungs-
monitoring 57 fehlbildungsinduzierte Aborte mitgeteilt.
Fehlbildungsinduzierte Aborte werden, so wie interna-
tional Ublich, dem Geburtsjahr zugeordnet, in dem der
errechnete Geburtstermin liegt.

Nachdem bei prdnatalen Ultraschalluntersuchungen
schwere ZNS-Fehlbildungen bei den Feten gesehen wur-
den, wurden zum Geburtsjahr 2021 13 Schwangerschaf-
ten vorzeitig beendet.

- 4 x Anencephalie
- 1 x bei univentrikularem Herz und
anderen Fehlbildungen
- 2 x sacrale Spina bifida
- 1 x mit Hydrocephalie
- 1 x lumbosacrale Spina bifida mit Hydrocephalie
- 1 x Exencephalie
- 3 x Holoprosencephalie
- 1 x bei Coffin-Siris-Syndrom
- 1 x mit Fallot-Tetralogie
- 1 x Microcephalie bei CMV-Infektion
- 1 x Megalencephalie

Geschlecht Anzahl Anteil (in %)
mannlich 6 66,7
weiblich 3 33,3

mit Angaben 9 100,0
keine Angaben 4

gesamt 13

Geschlechtsverhaltnis m : w = 2,0

Altersgruppe Anzahl Anteil (in %)
unter 20 Jahre 2 15,4

20 bis 24 Jahre 0 0,0

25 bis 29 Jahre 2 15,4

30 bis 34 Jahre 6 46,2

35 bis 39 Jahre 3 23,1

ab 40 Jahre 0 0,0
gesamt 13 100,0

Fur das Geburtsjahr 2021 ergab sich fiir die Schwange-
ren, bei denen die Schwangerschaft nach Feststellung
einer Fehlbildung am ZNS-System beim Feten terminiert
wurde, ein Altersdurchschnitt von 29,8 Jahren (Median
30,0 Jahre; Minimum 17 Jahre; Maximum 39 Jahre).

In den Jahren 2020 und 2021 fanden in Sachsen-Anhalt
jeweils 64 Aborte nach medizinischen Indikation* statt.

* Quelle: https://www.gbe-bund.de
Abfrage 27.10.2022: Region Sachsen-Anhalt, Wohnsitzland

In allen 13 Fallen wurden beim pranatalen Ultraschall
pathologische Befunde am ZNS-System erhoben, die
sich jeweils vollstandig postnatal bestdtigten. Friiheste
Hinweise fanden sich in diesem Jahr bei Anencephalie
sowie bei Exencephalie jeweils in der 11. SSW. Die spa-
teste pranatale Diagnose am ZNS-System war eine lum-
bosacrale Spina bifida mit Hydrocephalie in der 24. SSW.
7-mal wurden neben den ZNS-Befunden bis zu drei Soft-
marker festgestellt. Dreimal wurden (zwischen der 22.
und 24. SSW) die Chromosomen durch invasive Pranatal-
diagnostik bestimmt und zweimal durch NIPT, nur eine
Amniozentese vor der 22.SSW erbrachte ein molekular-
genetisch auffalliges Ergebnis.

Gestationsalter des Feten
zum Zeitpunkt der Anzahl
ersten Diagnosestellung

Anteil (in %)

11. bis 13. SSW 3 23,1
14. bis 16. SSW 3 23,1
17. bis 19. SSW 1 7,7
20. bis 21. SSW 2 15,4
22. bis 24. SSW 4 30,8
gesamt 13 100,0

Gestationsalter des Feten

zum Zeitpunkt der Abruptio Anzahl Aot ({02
11. bis 13. SSW 3 23,1

14. bis 16. SSW 2 15,4

17. bis 19. SSW 1 7,7

20. bis 21. SSW 3 23,1

22. bis 24. SSW 1 7,7
nach der 24. SSW 3 23,1
gesamt 13 100,0

Die induzierten Aborte nach Feststellung einer ZNS-Fehl-
bildung beim Feten fanden 6-mal erst in fortgeschritte-
ner Schwangerschaft ab der 21. SSW statt. Als friihestes
wurden zwei Abruptiones schon in der 12. SSW durchge-
fuhrt. Im Mittel erfolgten sie mit 19,1 SSW (Median 20,0
SSW).



Weit Uiber die Halfte der fehlbildungsinduzierten Schwan-
gerschaftsabbriiche des Geburtsjahrganges 2021 (34
von 57 Abruptiones) wurden durchgefiihrt, nachdem
chromosomale Anomalien beim Feten festgestellt wur-
den.

19 x Down-Syndrom
- 18 x meiotische Non-disjunction
1 x Mosaik, mitotische Non-disjunction
- 5 x Edwards-Syndrom (meiotische Non-disjunction)
- 7 x Patau-Syndrom (meiotische Non-disjunction)
- 2 x mit Holoprosencephalie
- 1 x Triploidie (69,XXY)
- 1 x Turner-Syndrom
- 1 x unbalancierte Translokation (2,7)

Geschlecht Anzahl Anteil (in %)
mannlich 14 46,7
weiblich 16 53,3
mit Angaben 30 100,0
keine Angaben 4

gesamt 34

Geschlechtsverhaltnis m : w= 0,9

Altersgruppe Anzahl Anteil (in %)
25 bis 29 Jahre 4 11,8

30 bis 34 Jahre 7 20,6

35 bis 39 Jahre 7 20,6

ab 40 Jahre 16 47,1
gesamt 34 100,0

Das Alter der Schwangeren, bei denen nach positivem
Befund der fetalen Chromosomendiagnostik die Schwan-
gerschaft vorzeitig beendet wurde, lag zum Geburtsjahr-
gang 2021 sehr hoch bei 37,6 Jahren (Median 39,0 Jahre;
Minimum 26 Jahre; Maximum 46 Jahre). Erwartungsge-
maR ist das mittlere Alter dieser Frauen wesentlich hoher
als das der Miitter aller Kinder in Sachsen-Anhalt (2021:
30,4 Jahre).

pranatale Chromosomendiagnostik bei 33 Schwangeren
zwischen 12. und 22. SSW (Karyotyp jeweils pathologisch/
molokulargenetisch auffallig):
- 31 x Amniozentese
- 2 x Chorionzottenbiopsie
- 17 xNIPT
pranataler Ultraschall (33 x Ultraschall durchgefiihrt):
8 x unauffalliger Ultraschallbefund (invasive Chromo-
somendiagnostik nach NIPT/Altersindikation)

25 x pathologischer Befund (zwischen 11. und 22. SSW)

- 8 x Verdachtsdiagnosen postnatal vollstandig
bestatigt

- 1 x wies Fet postnatal nur einen Teil der prana-
tal gesehenen Fehlbildungen auf

- 9 x pranatal nur Softmarker festgestellt

- 7 x keine Informationen tber eine Obduktion/
postnatal diagnostizierte Fehlbildungen

Gestationsalter des Feten
zum Zeitpunkt der Anzahl
ersten Diagnosestellung

Anteil (in %)

bis 10. SSW 2 5,9
11. bis 13. SSW 11 32,4
14. bis 16. SSW 14 41,2
17. bis 19. SSW 5 14,7
20. bis 21. SSW 0 0,0
ab 22. SSW 2 5,9
gesamt 34 100,0

Die ersten Hinweise auf Vorliegen einer Chromosomen-
storung gab es bei der Halfte der Feten schon bis zur
14. SSW (Median 14,5 SSW). Kommt es beim Ersttrimes-
terscreening zu Auffalligkeiten, ist die Schwangere alter
als 35 Jahre oder zeigt sich bei einer vorausgegangenen
Schwangerschaft eine Chromosomenstérung, so wird
der Schwangeren eine pranatale Chromosomendiagnos-
tik angeboten.

In diesem Jahr war bei den Schwangeren 17-mal ein positi-
ver NIPT Anlass fiir eine invasive Chromosomendiagnostik
und fiir 23 Mutter traf die Altersindikation zu. Bei einem
induzierten Abort mit schwerem Hydrops fetalis wurde die
Chromosomenstoérung erst postnatal befundet.

Gestationsalter des Feten

zum Zeitpunkt der Abruptio anzahl anteillinks)
11. bis 13. SSW 2 5,9

14. bis 16. SSW 15 44,1

17. bis 19. SSW 12 35,3

20. bis 21. SSW 3 8,8

22. bis 24. SSW 2 5,9
gesamt 34 100,0

Durchschnittlich wurden die Schwangerschaften mit 16,7
SSW (Median 16,5 SSW) terminiert. Etwa 85 % der bei Vor-
liegen einer Chromosomenstorung durchgefithrten Ab-
ruptiones fanden vor der 20. SSW statt. In der Halfte der
Falle (17 von 34) war eine NIPT auffallig. Zwei Trisomien,
bei denen die Schwangerschaft in der 23. SSW vorzeitig
beendet wurde, waren erst in der 22. SSW im Ultraschall
auffallig.



Zum Geburtsjahr 2021 wurden elf Schwangerschaften
terminiert, nachdem bei der pranatalen Ultraschallun-
tersuchung beim Feten schwerwiegende oder komplexe
Fehlbildungen entdeckt worden waren.

- 1 x Sirenomelie mit DORV
- 1 x Potter-Sequenz mit Harnblasenobstruktion
und Urethralklappen
- 1 x caudales Regressionssyndrom mit Anusatresie
- 1 x ADAM-Komplex mit Amelie, Omphalocele
- 2 x thanatophore Dysplasie Typ |
- 1 x mit Hydrocephalie
- 1 x orofaciodigitales Syndrom
- 1 x Achondrogenesis Typ |
- 1 x Omphalocele
- 2 x Harnblasenhalsobstruktion
- 1 x mit Urethralatresie

Geschlecht Anzahl Anteil (in %)
mannlich 5 55,6
weiblich 4 444
mit Angaben 9 100,0
keine Angaben 2

gesamt 11

Geschlechtsverhéltnis m: w=1,3

Altersgruppe Anzahl Anteil (in %)
20 bis 24 Jahre 2 18,2

25 bis 29 Jahre 0 0,0

30 bis 34 Jahre 5 45,5

35 bis 39 Jahre 3 27,3

ab 40 Jahre 1 9,1
gesamt 11 100,0

Zum Geburtsjahrgang 2021 waren die Schwangeren von
Feten mit komplexen oder gravierenden Fehlbildungen

Fiir den Geburtsjahrgang 2021 erhielt das Fehlbildungs-
monitoring Meldungen zu 58 medizinisch induzierten
Aborten. Bei den Feten waren prdnatal Fehlbildungen
oder Fetopathien entdeckt worden. Bezogen auf alle Kin-
der/Feten mit groRen Fehlbildungen (2021: 583) betragt
der Anteil der induzierten Aborte 9,9 %. Das kommt dem

im Mittel 33,3 Jahre alt (Median: 34,0 Jahre). Das Durch-
schnittsalter der Schwangeren ist damit Giber dem durch-
schnittlichen Alter aller Schwangeren in Sachsen-Anhalt
(2021: 30,4 Jahre) angesiedelt.

- 3 x Amniozentese (zwischen 15. und 20. SSW)
- 1 x Normalbefund
- 2 x molekulargenetisch auffallig

- 1 xunauffalliger NIPT

- 11 x pranataler Ultraschall mit jeweils pathologi-
schem Befund zwischen 11. SSW (Omphalocele)
und 20. SSW (Potter-Sequenz und Thanatophore
Dysplasie)

8-mal wurden alle vor dem Abort im pranatalen Ultra-
schall gestellten Diagnosen postnatal bestatigt, dreimal
bestatigten sich die fetalen Diagnosen nicht vollstandig,
waren aber dhnlich schwerwiegend. Acht Feten wiesen
Softmarker auf (je 3 x 1 Softmarker, 4 x 2 Softmarker
und 1 x 4 Softmarker).

Gestationsalter des Feten

zum Zeitpunkt der Abruptio Anzahi =
11. bis 13. SSW 4 36,4

14. bis 16. SSW 3 27,3

17. bis 19. SSW 1 9,1

20. bis 21. SSW 0 0,0

22. bis 24. SSW 2 18,2
nach der 24. SSW 1 9,1
gesamt 11 100,0

Zum Geburtsjahr 2021 fand der spateste Schwanger-
schaftsabbruch in der 29. SSW statt. In der 13. SSW waren
erste Hinweise auf ein orofaciodigitales Syndrom beim
Feten gefunden worden. Eine thanatophore Dysplasie
und eine Potter-Sequenz wurden in der 20. SSW entdeckt
und die Schwangerschaften jeweils in der 22. SSW termi-
niert.

Im Mittel kam es bei Feten mit schwerwiegenden oder
komplexe Fehlbildungen mit 17,4 SSW zu einer eine Ab-
ruptio (Median 16,0 SSW).

durchschnittlichen Anteil der Jahre 2009-2020 (10,4 %)
gleich.

Im Kapitel 12 werden, in drei Abschnitte untergliedert,
die fehlbildungsinduzierten Abortinduktionen analysiert.
Vom Geburtsjahrgang 2021 war der groRte Teil der Feten



(34 von 58), deren Schwangerschaft terminiert wurde,
von einer Chromosomenaberration (2021: 58,6 %; 2009-
2020: 49,5 %) betroffen. Dieser Anteil wachst leicht seit
einigen Jahren. Fir die Pravalenz der induzierten Aborte
bei Chromosomenaberration ergibt sich 2021 (21,1 pro
10.000 Geburten) ein Wert im Normbereich der Vorjahre
(2009-2020: 19,7 pro 10.000 Geburten; KI 17,8-21,7).

Fehlbildungen des ZNS werden beim Pranatalultraschall
entdeckt und bilden eine kleinere definierte Gruppe von
Fehlbildungen, von denen Feten, deren Schwangerschaft
abgebrochen wird, betroffen sind. Zum Jahr 2021 war
dies bei 22,4 % der induzierten Aborte (13 Feten) der Fall,
von 2009-2020 bei 21,2 %. Auch die diesjahrige Prava-
lenz (2021: 8,1 pro 10.000 Geburten) entspricht der der
Vorjahre (2009-2020: 8,4 pro 10.000 Geburten).

Die dritte Gruppe der fehlbildungsinduzierten Aborte
umfasst alle Feten mit multiplen oder anderen schwerwie-
genden Fehlbildungen, die nicht in die Gruppen Chromo-
somenaberrationen oder ZNS-Fehlbildungen eingeordnet
werden kénnen. Ihr Anteil an den fehlbildungsbedingten
Aborten liegt 2021 bei 19,0 % und somit ungewdhnlich
niedriger als in den Vorjahren (2009-2020: 29,3 %). Fur
2021 ergibt sich daher auch mit 6,8 pro 10.000 Gebur-
ten eine Pravalenz deutlich unter der Durchschnittsprava-
lenz (2009-2020: 11,6 pro 10.000 Geburten).

Fir die 58 induzierten Aborte errechnet sich 2021 (bei
48 Feten mit Angaben zum Geschlecht) ein Geschlechts-
verhaltnis von 1,1 (m : w). Es ist eine Androtropie zu er-
kennen, jedoch nicht so stark wie tblich.

Bis einschlieRlich zur 21. SSW erfolgten zum Jahr 2021
84,5 % der fehlbildungsinduzierten Aborte. Fiinf Schwan-
gerschaften (8,6 %) wurden erst ab der 24. SSW abgebro-
chen.
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Abb. 47: Gestationsalter (SSW) bei induzierten Aborten 2021

Der Zeitpunkt der ersten Hinweise auf eine Fehlbildung ist
von der Art und der Auspragung der Fehlbildung selbst
und der Untersuchungsmethode abhdngig. Die Zunahme
der NIPT, die ab der 10. SSW erfolgt, kann einen Einfluss
auf die Zunahme der positiven Befunde auf Chromoso-
menaberrationen bereits zum Anfang des 2.Trimesters
nehmen. 2021 wurden 79,4 % dieser Befunde schon bis
zur 16. SSW detektiert, 2020 waren es bis zur 16. SSW
noch 69,4 %.

Bis zur 16. SSW wurden 46,2 % der ZNS-Fehlbildungen
im Ultraschall gesehen, 30,1 % erst nach der 21. SSW.
Eingerechnet der Beratungs- und Entscheidungszeiten ist
im vorab gezeigten Diagramm ein Maximum der medi-

zinisch induzierten Aborte zu erkennen, welche um die
14.-16. SSW liegt.

Im Vergleich der drei Fehlbildungsgruppen ergibt sich
fur 2021 der friiheste Zeitpunkt fiir die vorzeitige Been-
digung einer Schwangerschaft bei der Gruppe der Feten
mit chromosomalen Aberrationen und genetisch beding-
ten Fehlbildungen (@ 16,7 SSW; Median: 16,5 SSW). Dies
ist eine Woche friiher als im Vorjahr.

Die induzierten Aborte der Gruppe der Feten mit
ZNS-Fehlbildungen fanden dagegen erst in weiter fort-
geschrittener Schwangerschaft mit durchschnittlich
19,1 SSW statt (Median: 20,0).

Ein mittlerer Wert fiir den Zeitpunkt der Terminierung
(@ 17,4 SSW; Median: 16,0 SSW) zeigt sich fiir die inho-
mogene Gruppe der Feten mit MCA/sonstigen Fehlbil-
dungen.

16 4 ZNS
u Chromosomenaberrationen 16
14 { BMCA/sonstige

Anzahl

20-24 25 =28 30-34 B5EO] ab 40
mitterliches Alter in Jahren

Abb. 48: Mutteralter bei induzierten Aborten 2021 (gruppiert)

Das Alter der Schwangeren, bei denen nach pranatal dia-
gnostizierter Fehlbildung die Schwangerschaft beendet
wurde, ergab zum Geburtsjahr einen Maximalwert (2021:
@ 35,1 Jahre) im Berichtszeitraum, der auch deutlich tiber
dem aller Miitter Sachsen-Anhalts (2021: 30,4 Jahre) liegt.
Dieser aktuelle Wert resultiert aus dem hohen Anteil (58 %)
von Miittern von Feten mit Chromosomenaberrationen, die
2021 ein Durchschnittsalter von 37,6 Jahren (Median 39,0)
aufwiesen. Bei fast einem Drittel (32,8 %) der Schwanger-
schaften, die fehlbildungsbedingt terminiert wurden, er-
brachte die Chromosomenanalyse eine Trisomie 21, bei
der eine nachgewiesene Korrelation zum miitterlichen Alter
besteht.

Die Schwangeren, die die Schwangerschaft nicht fortgefihrt
haben und wo die Feten schwere ZNS-Fehlbildungen auf-
wiesen, waren zum Jahr 2021 etwas jiinger (@ 29,8 Jahre,
Median 30,0) als der Altersdurchschnitt aller Mitter Sach-
sen-Anhalts. Bei den von MCA/sonstigen Fehlbildungen
betroffenen Feten waren die Schwangeren etwas alter (@
33,3 Jahre, Median 34,0) als das mittlere Alter aller Mitter
Sachsen-Anhalts.

Im Jahr 2021 wurden in Sachsen-Anhalt 16.096 Kinder ent-
bunden. Laut Gesundheitsberichterstattung des Bundes*
wurden 3.075 Schwangerschaften (nach dem Eingriffs-
wohnsitz der Schwangeren) abgebrochen. Wie auch im
Vorjahr erfolgten 64 Abbriiche nach medizinischer Indika-
tion. Nahezu alle Schwangerschaftsabbriiche (2021: 3010;
97,9 %) fanden nach der Beratungsregelung bis zur 12. SSW
statt.

* Quelle: https://www.gbe-bund.de
Abfrage 27.10.2022: Region Sachsen-Anhalt, Wohnsitzland



Auf Basis der flachendeckenden Fehlbildungsdaten, die
dem Fehlbildungsmonitoring aus dem ganzen Bundes-
land Sachsen-Anhalt zugehen und im Fehlbildungsmo-
nitoring erfasst werden, entsteht seit 1995 jahrlich der
aktuelle Bericht zur Haufigkeit von congenitalen Fehlbil-
dungen und Anomalien sowie genetisch bedingten Er-
krankungen. Fiir den Jahresbericht 2021 wurden unter
Zuhilfenahme der offiziellen Geburtenzahlen des Statis-
tischen Landesamtes Sachsen-Anhalt die Daten der Jahre
2009-2021 populationsbezogen statistisch ausgewertet
und veranschaulicht. Zum Vergleich sind bei der Betrach-
tung der Indikatorfehlbildungen die von EUROCAT zur
Verfiigung gestellten europaweiten Pravalenzen beige-
fugt. Gegenwartig ist Sachsen-Anhalt in Deutschland das
einzige Bundesland, das laufend Fehlbildungsdaten halt
und veroffentlicht.

Im Jahr 2021 kamen in Sachsen-Anhalt

zur Welt. Seit 2016 nimmt die Anzahl monoton
ab. Im Berichtszeitraum (2009-2020) liegt sie durch-
schnittlich bei gerundet 17.126 pro Jahr. Laut Statis-
tischem Bundesamt (Destatis) wurden in Deutschland
2021 795.492 Kinder lebend geboren. Die Geburtenrate
liegt bei 1,58 Kindern pro Frau. 2,0 % aller Neugeborenen
Deutschlands kommen aus Sachsen-Anhalt.

Nach Angaben des Statistischen Landesamtes wurden im
Jahr 2021 in Sachsen-Anhalt , das
entspricht einer Totgeburt auf 223 Lebendgeburten. Im
Berichtszeitraum (2009-2020) errechnet sich ein Verhalt-
nis von einer Totgeburt auf 240 Lebendgeburten.

Grundlage fir die Analysen im Jahresbericht bildet die
Gesamtzahl von
(Kapitel 1). Neben den Daten der Kinder
gehen in die Auswertungen Daten von
und
ein.

Bei (3,65 % der Geburten) wurden
2021 gemeldet. Damit ergibt sich
2021 eine Fehlbildungsrate deutlich unter der Basispra-
valenz (2009-2020: 3,83 %, Kl 3,74-3,91 %). 522 Kinder
mit groRen Fehlbildungen wurden lebend geboren. Von
diesen erreichten 506 das ersten Lebensjahr (96,93 %).
Bei 58 Feten (9,86 % der Kinder/Feten mit grofRen Fehl-
bildungen) wurde die Schwangerschaft vorzeitig beendet
(Kapitel 6).

Wie Uiblich sind auch zum Geburtsjahr 2021 die Herzfehl-
bildungen ASD und VSD die beiden

(0,96 %; 0,50 % der Geburten). Darauf folgen
in der Haufigkeitsliste (Kapitel 9), ebenfalls mit normaler
Haufigkeit, die dilatative Uropathie I.-IV. Grades/Ure-
terocele (0,25 % der Geburten) und das Down-Syndrom
(0,22 % der Geburten).

Zum Geburtsjahr 2021 wurde bei 210 Kindern/Feten
eine der 37 eindeutig definierten
diagnostiziert (Kapitel 10). Bei den Indikatorfehlbil-
dungen ergab sich jeweils bei Anencephalie, Arhincepha-
lie/Holoprosencephalie, Anophthalmie/Microphthalmie,
Transposition der groRen GefaRe, prdaxialer Polydactylie,
Zwerchfellhernie und Patau-Syndrom eine
als die Basispravalenz (2009-2020). Eine

niedrigere Jahrespravalenz zeigte sich bei Spina bifida,
Encephalocele, Microtie/Anotie, Aortenisthmusstenose,
Lippen- und Lippen-Kiefer-Gaumenspalte, Choanalatre-
sie, Rectum- und Analatresie/-stenose, Epispadie, indif-
ferentem Geschlecht, Potter-Sequenz, einseitiger Nieren-
agenesie, Reduktionsfehlbildungen der Extremitdten,
Gastroschisis, Turner-Syndrom und Klinefelter-Syndrom.

Bei den ,
die dem Fehlbildungsmonitoring zum Geburtsjahr 2021
mitgeteilt wurden, wurden die Schwangerschaften mit
@ 17,2 SSW terminiert. Der Zeitpunkt der Abruptio unter-
scheidet sich je nach Art der Fehlbildung. Bei Feten mit
einer Chromosomenaberration (58,6 %) wurden Schwan-
gerschaften am friihesten mit @ 16,7 SSW beendet, bei
Vorliegen von multiplen Anomalien und sonstigen Fehl-
bildungen (19,0 %) mit @ 17,4 SSW und bei Feten mit
ZNS-Fehlbildung (22,4 %) am spatesten mit @ 19,1 SSW
(Kapitel 12).

Syndrome, multiple oder komplexe Fehlbildungen sind
Thema des Kapitels 11. Von

waren
im Geburtsjahr 2021 39 Kinder/Feten betroffen. Bei zehn
Kindern/Feten wurde eine

festgestellt. Eine

lag bei elf Kindern vor, fiinf Kinder/Feten trugen die Fol-
gen einer . Bei 57 Kindern/Feten
bestand eine , wobei bei den
meisten (35) ein Down-Syndrom vorlag.

Das spezielle Thema im Kapitel 14.1 befasst sich mit den
haufigsten Fehlbildungen, den angeborenen Herzfeh-
lern, ihrer Pravalenz und dem Outcome zwischen 1980
und 2021. Im Vergleich mit anderen epidemiologischen
Auswertungen wird deutlich, wie wichtig eine genaue De-
finition der Herzfehlbildungen als auch ihre Klassifizie-
rung nach Schweregrad fiir fundierte wissenschaftliche
Aussagen ist.

Im Kapitel 14.2. stehen noch einmal die Auswirkungen
einer COVID-19-Infektion wahrend Schwangerschaft,
Geburt und Wochenbett, das Post-COVID-Syndrom sowie
der Wert einer COVID-19-Impfung im Mittelpunkt.

Zum Geburtsjahrgang 2021 gingen im Fehlbildungsmo-
nitoring (Kapitel 4) zu 1.733 Kindern/
Feten ein. Bei 588 Kindern/Feten bestand mindestens
eine groRe Fehlbildung, bei 249 Kindern/Feten wurden
ausschlieRlich kleine Fehlbildungen mitgeteilt. Weiterhin
sind die Daten von Kindern ohne Fehlbildungen essen-
ziell, da nur in der Gegenliberstellung (Fall-Kontroll-Studi-
endesign) Fehlbildungsrisiken bewertet werden kénnen.

Unter Mithilfe vieler seit Jahren engagierter Kollegen aus
verschiedenen medizinischen Einrichtungen, die freiwil-
lig und uneigenniitzig angeborene Fehlbildungen an das
Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt melden, wurde
eine solide Datenbasis geschaffen, auf deren Grund-
lage, so auch 2021, die Jahresberichte erarbeitet werden.



Angeborene Herzfehler (Congenital Heart Defects, CHD)
sind die hdufigsten Organfehlbildungen bei Neugebore-
nen in Europa [1]. Aufgrund der kinderkardiologischen
Therapiemdglichkeiten, verbunden mit der Herzchirur-
gie und der Intensivmedizin, erreichen aktuell mehr als
90 % der Kinder mit einem angeborenen Herzfehler das
Erwachsenenalter. Trotz aller Fortschritte in der Behand-
lung der CHD ware es falsch, von einer ,Heilung des
Herzfehlers* zu sprechen. Bei fast allen CHD-Patienten
finden sich im Verlauf Rest- und Folgezustande, die fiir
die Morbiditdt und Mortalitat der Patienten entscheidend
sind. Dies flihrte zum Entstehen einer neuen Patienten-
gruppe: Erwachsene mit angeborenen Herzfehlern. In-
zwischen leben in den westlichen Industrielandern mehr
Erwachsene als Kinder mit angeborenen Herzfehlern [2].

In unterschiedlicher Auspragung stellen die Fragen von
Betroffenen oder ihren Eltern zur Prognose der CHD eine
Herausforderung fiir betreuende Arzte oder auch die
Mitarbeiter im offentlichen Gesundheitswesen dar. Nur
wenige Fragen sind so ergreifend wie die, die sich viele
Eltern stellen, nachdem sie erfahren haben, dass ihr Kind
einen schweren Herzfehler hat: ,Was wird mit meinem
Kind geschehen?* (Folgen, Konsequenzen), ,Warum ist
das passiert?” (Ursache) und irgendwann auch ,Was kon-
nen wir tun, damit es nicht wieder passiert?” (Pravention).
Bemerkenswerterweise sind die Antworten, die wir heu-
te geben kdnnen, zwar besser als in der Vergangenheit,
aber immer noch bruchstiickhaft und basieren oft auf
Daten, die alt und nicht bevolkerungsbezogen sind. Auch

Im Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt erfolgte eine
Analyse der Daten zu den Geburtsjahrgangen 1980 bis
2021 mit Fokus auf die Haufigkeit, die Bedeutung der
préanatalen Diagnostik und dem Uberleben bei angebore-
nen Herzfehlern (CHD).

Fiir die bessere Einordnung wurden die Daten der Jahre
1980-2021 in drei Gruppen zusammengefasst analysiert
und in der Tabelle A und B auf Seite 76 und 77 darge-
stellt.

Insgesamt liegt die Pravalenz der CHD bei der Geburt bei
etwa einem Prozent [3]. Die zusammenfassende Schat-
zung dieser Zahl ist Gegenstand von Ubersichtsarbeiten
und fur den offentlichen Gesundheitsdienst hilfreich.
Fir die meisten klinischen Zwecke ist sie jedoch nahezu
nutzlos und moglicherweise irrefithrend. Aufgrund der
kausalen Heterogenitat ist die Bewertung einzelner Arten

© Engin Akyurt | Pexels
www.pexels.com/de-de/foto/person-die-herzformigen-ausschnitt-halt-1820510

die Integration der verschiedenen Evidenzstrange in ei-
nen lebenslangen, personenzentrierten Verlauf bleibt ein
Ziel, das noch lange nicht erreicht ist.

Die epidemiologische Auswertung der Daten zu CHD
kann dazu beitragen, diese Lucken zu schlieRen. Mit ih-
rem Schwerpunkt auf der methodisch fundierten Bewer-
tung von Gesundheitsdaten in menschlichen Populatio-
nen kdnnen epidemiologische Studien die Fiille klinischer
Daten aus deskriptiven Fallserien und Berichten erganzen
und Licht in die Vielzahl aktueller klinischer Studien zur
sKrankheitslast im Zusammenhang mit CHD", Ursachen
und zur Pravention der CHD bringen.

von CHD (gruppiert nach Anatomie, Schweregrad oder
Embryologie, je nach dem Ziel der Analyse) viel nitzli-
cher und informativer.

So variieren beispielsweise die Pravalenz, die zeitlichen
Trends und die Variabilitat zwischen den Studien je nach
Schweregrad erheblich, ebenso wie die Krankheitslast
und die Kosten. Daher finden sich in Tabelle A die in den
Spalten aufgefiihrten verschiedenen Subgruppen (Grup-
pierung orientiert sich an den vom EUROCAT-Netzwerk
definierten Gruppen: ohne kleine Herzfehler (CHD unter
Ausschluss der ,Minors“) und schwere Herzfehler (,Seve-
re CHD") [1].

Schwere CHD sind seltener, ihre Krankheitslast ist gro-
Rer und ihre gemeldeten Pravalenzen sind in den Studien
konsistenter. Entsprechend werden gut definierte einzel-
ne Herzfehler in Tabelle B dargestellt.



Fehlbildungsmonitoring Sachsen-Anhalt - Jahresbericht 2021

Tab. A: Ubersicht der Kinder/Feten mit angeborenen Herzfehlbildungen 1980-2021 in Sachsen-Anhalt

1980-1999° 1.426 17,7 1.097 26,7

2000-2010° 2.882 35,7 1.362 33,2 499 46,9
2011-20217 3.766 46,6 1.644 40,1 566 53,1
gesamt 8.074 100,0 4.103 100,0 1.065 100,0
1980-2021° 1,25 0,63

2000-20211'° 1,75 0,79

1980-2021" 1,18 0,57

2000-2021'2 1,66 0,70
———————
Lebendgeburten (LG) 7.601 94,1 3.666 89,3 82,6

davon LG verstorben 549 6,8 402 9,8 101 9,5

Totgeburten (TG) 69 0,9 56 1,4 13 1,2
Spontanaborte ab 16. SSW 48 0,6 44 1,1 10 0,9
induzierte Aborte 162 15,2
Frithgeburten (< 37. SSW) 2.236 29,4 19,2 198 22,5
Reifgeburten (37+ SSW) 4.716 62,0 2.407 65,7 651 74,0

keine Angaben 649 8,5 554 15,1 31 3,5
gesamt Lebendgeburten 7.601 100,0 3.666 100,0 100,0
———————
unter 20 Jahre 124

20 bis 24 Jahre 1.270 15,7 635 15,5 176 16,5

25 bis 29 Jahre 2.103 26,0 1.006 24,5 281 26,4

30 bis 34 Jahre 2.120 26,3 950 23,2 321 30,1

35 bis 39 Jahre 1.115 13,8 507 12,4 169 15,9

ab 40 Jahre 294 3,6 160 3,9 59 5,5

keine Angaben 11,2 17,6
———————
mannlich 4.231 52,4 2.129 51,9 616 57,8
weiblich 3.774 46,7 1.909 46,5 420 39,4
unbestimmt/keine Angaben 69
———————
1980-1999 190 13,3 152 10,7

2000-2010 323 11,2 200 6,9 108 3,7
2011-2021 348 9,2 230 6,1 120 3,2
gesamt 861 10,7 582 7,2 228 3,4
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Tab. B: Ubersicht der Kinder/Feten mit angeborenen Herzfehlern 1980-2021 in Sachsen-Anhalt - definierte einzelne Herzfehler

23.4 20.1-Q20.3
ausgewertete Kategorien Hprg%Iastisches ooz '8.0 TQransp(?sition AorteQn%:tﬂmus— Fe%lze?ﬁir_mquﬁgfng
inksherz- Fallot-Tetralogie' der groRen . A
syndrom (HLHS)' GefdlRe (TGA)! stenose Lungenvenen
Geburtsjahr Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl %
1980-1999° 90 44,6 31 18,5 73 29,0 64 24,2
2000-2010° 59 29,2 71 42,3 82 32,5 92 34,7 15 34,9
2011-20217 53 26,2 66 39,3 97 38,5 109 41,1 28 65,1
gesamt 202 100,0 168 100,0 252 100,0 265 100,0 43 100,0
Schwangerschaftsausgang Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl %
Lebendgeburten (LG) 152 75,2 152 90,5 229 90,9 232 87,5 38 88,4
davon LG verstorben 99 49,0 14 8,3 33 13,1 45 17,0 11 25,6
Totgeburten (TG) 6 3,0 2 1,2 4 1,6 8 3,0
Spontanaborte ab 16. SSW 1 0,5 0 - 1 0,4 6 2,3
induzierte Aborte 43 21,3 14 8,3 18 7,1 19 7,2 5 11,6
E:;g?]tgg:bﬂ:;n (LG Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl %
Friihgeburten (< 37. SSW) 17 11,2 35 23,0 35 15,3 58 25,0 8 21,1
Reifgeburten (37+ SSW) 91 59,9 102 67,1 164 71,6 141 60,8 30 78,9
keine Angaben 44 28,9 15 9,9 30 13,1 33 14,2 0 -
gesamt Lebendgeborene 152 100,0 152 100,0 229 100,0 232 100,0 38 100,0
Mutterliches Alter Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl %
unter 20 Jahre 6 3,0 4 2,4 6 2,4 6 2,3 3 7,0
20 bis 24 Jahre 23 11,4 27 16,1 37 14,7 41 15,5 9 20,9
25 bis 29 Jahre 46 22,8 41 24,4 71 28,2 51 19,2 9 20,9
30 bis 34 Jahre 34 16,8 48 28,6 62 24,6 70 26,4 10 23,3
35 bis 39 Jahre 15 7,4 26 15,5 29 11,5 33 12,5 4 9,3
ab 40 Jahre 5 2,5 7 4,2 9 3,6 7 2,6 5 11,6
keine Angaben 73 36,1 15 8,9 38 15,1 57 21,5 3 7,0
Geschlecht Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl % Anzahl %
mannlich 126 62,4 98 58,3 171 67,9 150 56,6 23 53,5
weiblich 71 35,1 68 40,5 77 30,6 110 41,5 20 46,5
unbestimmt/keine Angaben 5 2,5 2 1,2 4 1,6 5 1,9 0

' Geburtsjahre 1980-2021

2 ohne kleine Herzfehler: ausgeschlossen sind PFO, PDA, periphere Pulmonalstenose bei <37. SSW sowie AV-Block,
entsprechend EUROCAT-Gruppe ,Congenital heart defects”

3 Q20-Q26 schwere Herzfehler: Q20.0-Q20.6/Q21.2-Q21.4/Q21.80/Q22.0/Q22.4-Q22.6/Q23.0/Q23.2/Q23.4/Q24.2/
Q24.4/Q24.5/Q25.1-Q25.3/Q26.2/Q26.3, entsprechend EUROCAT-Gruppe ,Severe congenital heart defects”

4 Geburtsjahre 2000-2021

5 LG + TG im Erfassungszeitraum 1980-1999: 265.387

6 LG + TG im Erfassungszeitraum 2000-2010: 193.050

7 LG + TG im Erfassungszeitraum 2011-2021: 187.891

8 Erfassungsregion: beginnend 1980 mit 20 Landkreisen des Bezirkes Magdeburg, 1990 gesamter Bezirk Magdeburg, ab 1993 bis 1999 Regierungsbezirk
Magdeburg und zunehmend weitere Landkreise der Regierungsbezirke Dessau und Halle, seit 2000 ganz Sachsen-Anhalt

9 LG + TG im Erfassungszeitraum 1980-2021: 646.328

191G + TG im Erfassungszeitraum 2000-2021: 380.941

" LG im Erfassungszeitraum 1980-2021: 643.250

121G im Erfassungszeitraum 2000-2021: 379.355

13 Anteil von Herzfehler gesamt Q20-Q26



Die Definition eines ,schweren Herzfehlers variiert in
gewissem Male von Studie zu Studie, aber das Gesamt-
ergebnis bleibt gleich: Diese relativ kleine Gruppe von
CHD tragt zu einem unverhaltnismaRig hohen Anteil zur
Krankheitslast im Zusammenhang mit CHD bei.

Die verbleibende Gruppe - vor allem Septumdefekte, Pul-
monal- und Aortenstenosen - ist insgesamt vergleichs-
weise milder und haufiger und tritt bei 4 bis 8 von 1.000
Geburten auf. Ihre Pravalenz bei der Geburt ist in den ver-
schiedenen Studien sehr viel variabler, was Schwankun-
gen bei der Erfassung widerspiegelt und da sie so haufig
sind, sind diese Erkrankungen fiir den groRten Teil der in
den Studien berichteten Schwankungen bei der Gesamt-
haufigkeit von Herzfehlern verantwortlich. Internationale
Erhebungen und umfassende Meta-Analysen kommen
zu denselben allgemeinen Schlussfolgerungen [3].

Diese Variabilitit ware sogar noch groRer, wenn man
einige noch mildere Erkrankungen mit einbezieht - z. B.
werden kleine muskuldre Ventrikelseptumdefekte, die
klinisch fast immer gutartig sind und sich auch oft spon-
tan zurtickbilden, bei einem Prozent oder mehr der Neu-
geborenen festgestellt, wenn sie bei der Geburt systema-
tisch echokardiografisch untersucht werden.

Die Unterschiede bei verschiedenen Klassifikationen sind
in Abbildung 49 dargestellt. Dabei erkennt man sehr gut,
dass wenn alle Fehlbildungen (auch die ,Minors") einge-
schlossen werden, die Pravalenz anzusteigen scheint,
wahrend die schweren Herzfehler diesem zeitlichen
Trend nicht folgen.
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gleitender Durchschnitt 1980-2021

! Geburtsjahre 1980-2021

2 ohne kleine Herzfehler: ausgeschlossen sind PFO, PDA, periphere Pulmonalstenose bei <37. SSW sowie AV-Block, entsprechend EUROCAT-Gruppe "Congenital heart defects"
3 Q20-Q26 schwere Herzfehler: Q20.0-Q20.6/Q21.2-Q21.4/Q21.80/Q22.0/Q22.4-Q22.6/Q23.0/Q23.2/Q23.4/Q24.2/Q24.4/Q24.5/Q25.1-Q25.3/Q26.2/Q26.3,

entsprechend EUROCAT-Gruppe "Severe congenital heart defects"
4 Geburtsjahre 2000-2021

Abb. 49: gleitender Durchschnitt der Kinder/Feten mit Herzfehlern 1980-2021 in Sachsen-Anhalt

Die geografischen und zeitlichen Schwankungen in der
Pravalenz der leichteren CHD bei der Geburt (ASD, VSD,
PDA, periphere Pulmonalstenose), wie auch in unserer
Abbildung 49 dargestellt, die erheblich zur Gesamtrate
der CHD beitragen, konnten nie iberzeugend nachgewie-
sen werden. Der Anstieg in den letzten Jahrzehnten geht
mit der Verbreitung und kontinuierlichen Verbesserung
der Echokardiografie einher, was dafiir sprechen kann,
dass die verbesserte Erfassung und nicht die Biologie die
Hauptursache fiir diese Veranderungen sein kénnte.
Diese und viele andere Daten unterstreichen, wie wichtig
es ist, die vielen methodischen Faktoren, die die gemel-
deten Raten erhohen oder senken konnen, sorgfaltig zu
bewerten.

Ein wichtigerer Aspekt ist die Erfassung der Falle unab-
hangig vom Schwangerschaftsausgang (Lebendgebur-

ten, Totgeburten, Spontanaborte ab der 16. SSW, indu-
zierte Aborte nach pranataler Diagnose (TOPFA)), so dass
auch die fetalen Todesfalle miteinbezogen werden.

Das Beispiel des hypoplastischen Linksherzsyndroms
(siehe Tabelle B) ist dafiir bezeichnend: Der Anteil der
TOPFA-Félle ist von Land zu Land sehr unterschiedlich
und kann bis zu 50 % betragen [1, 4, 5].

Obwohl ein Grolteil der gemeldeten Schwankungen
wahrscheinlich mit der Methodik zusammenhangt,
sind kleine Unterschiede in der Geburtspravalenz nach
Geschlecht oder ethnischer Herkunft wahrscheinlich real,
wie z. B. die etwas hoheren Raten von d-Transposition
der groRen Arterien (d-TGA) und linksseitigen Defekten
bei Jungen im Vergleich zu Madchen und bei nicht-hispa-
nischen WeiRen im Vergleich zu nicht-hispanischen
Schwarzen. Fir diese Unterschiede gibt es noch keine
zufriedenstellende Erklarung.



Ahnlich wie die Kosten fiir die medizinische Versorgung
sind auch die Outcome-Parameter - wie Sterblichkeit, Mor-
biditdt, Behinderung, Lebensqualitdat - am nitzlichsten,
wenn sie sich auf das konkrete Umfeld und Gesundheits-
system beziehen. Lokale Bewertungen konnen helfen,
spezifische Probleme, Ungleichheiten und Einflussfakto-
ren zu identifizieren. Trotz massiver globaler Unterschie-
de kann man aber sagen, dass angeborene Herzfehler
Uberall dort, wo Studien zum Outcome durchgefiihrt
wurden, unabhangig ob in Landern mit niedrigem, mitt-
lerem oder hohem Einkommen, signifikant zu den Kos-
ten und bleibenden gesundheitlichen Einschrankungen
beitragen.

Weltweit sind angeborene Herzfehler die Hauptursa-
che fiir Todesfalle bei Sauglingen aufgrund angebore-
ner Anomalien - sie sind fir etwa jeden dritten Todes-
fall bei Sauglingen verantwortlich. Auch der Anteil bei
Todesféllen in der Neugeborenenzeit ist betrachtlich - in
den Vereinigten Staaten und in mehreren europaischen
Landern ist schatzungsweise einer von vier Todesfallen
bei Neugeborenen auf angeborene Herzfehler zuriick-
zufiihren. In Landern mit hohem Einkommen sind ange-
borene Herzfehler schatzungsweise fiir etwa einen von
zehn Todesfallen bei Sauglingen gleich welcher Ursache
verantwortlich. Globale Daten der kindlichen Todesfalle
machen deutlich, dass angeborene Anomalien und da-
mit auch angeborene Herzfehler zu den Hauptursachen
gehoren. Sie bedirfen somit dringend wirksamer MaR-
nahmen zur Einddmmung durch globale Verbesserun-
gen in der Pravention und Pflege. Bei Sauglingen und
Kleinkindern ist ein unverhaltnismaRig hoher Anteil der
Todesfélle auf die relativ kleine Gruppe der schweren
angeborenen Herzfehler zuriickzufiihren (siehe auch
EUROCAT-Studie zur Klassifikation), insbesondere auf
das hypoplastische Linksherzsyndrom, conotrunkale
Defekte und atrioventrikulare Septumdefekte. Wie in Da-
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nemark und in den Vereinigten Staaten dokumentiert,
erstreckt sich die Ubersterblichkeit tiber viele Jahrzehnte
in das Erwachsenenalter hinein.

Wie ist es im europdischen Vergleich? In einer kiirzlich
veroffentlichten Trendanalyse der Daten zu nichtsyndro-
malen Herzfehlern im europaischen Fehlbildungsregister
EUROCAT wurde die Gesamtpravalenz und die Lebend-
geburtenpravalenz untersucht. Die Studiengrundlage
bilden die zwischen dem 1. Januar 2008 und dem 31.
Dezember 2015 aus 25 populationsbasierten Fehlbil-
dungsregistern aus 14 Liandern Europas gemeldeten
36.695 Falle. Fur diese Studie wurden Falle mit ICD-10-
Codes Q20-Q26, ausschlieRlich der kleinen Herzfehler
eingeschlossen. Falle, die bei Mehrlingsschwangerschaf-
ten auftraten, wurden von der Analyse ausgeschlossen,
da Zwillinge ein erhohtes Risiko fiir Herzfehler haben,
insbesondere monochoriale Zwillinge. Eine Auswertung
erfolgte auch nach Schweregrad (Einteilung in Schwere-
grad | bis Ill). Dabei gehoren zur am schwersten betrof-
fenen Gruppe (Schweregrad I) das univentrikulares Herz,
das hypoplastische Linksherzsyndrom, das hypoplasti-
sche Rechtsherzsyndrom, die Ebstein-Anomalie und die
Trikuspidalatresie.

Die Gesamtpravalenz betragt 57,1 pro 10.000 Geburten
fur den 8-Jahres-Zeitraum und ist tiber die drei Schwere-
grade hinweg stabil, wahrend die Lebendgeburtenprava-
lenz 60,2 pro 10.000 Geburten betragt. Die gemeldete
Gesamtpravalenz der Herzfehler und die Richtung der
Trends variierten je nach Register erheblich. Bei den Re-
gistern in Norwegen und England/Wales wurde eine ab-
nehmende Pravalenz beobachtet, wahrend die Pravalenz
angeborener Herzfehler bei den Registern in Italien und
Kroatien anstieg.

Die Gesamtpravalenz blieb zwischen 2008 und 2015 fur
alle angeborenen Herzfehler und fiir die drei Schwere-
gradgruppen stabil. Der in friiheren Studien beobachtete
riicklaufige Trend hat sich nicht fortgesetzt [6].
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Abb. 50: Uberleben der Kinder/Feten mit Herzfehlern Q20-Q26 (gruppiert) 1980-2020 in Sachsen-Anhalt



In den Abbildungen 50 bis 52 sind die Uberlebensschit-
zungen aus dem Fehlbildungsmonitoring Sachsen-An-
halt fur alle Falle vom Geburtsjahr 1980 bis 2020, fiir die
in Tabelle A und B dargestellten Gruppen der Herzfehler
gesamt (blau), ohne kleine Herzfehler (orange) und kri-
tischer/schwerer Herzfehler (griin) dargestellt. Die Falle
mit Herzfehlbildungen entstammen aus der Population
von insgesamt 630.232 Lebend- und Totgeborenen in
der Erfassungsregion zwischen 1980 bis 2020.

Der Anteil fetaler Todesfdlle ist tber die drei Zeitgrup-
pierungen nicht signifikant unterschiedlich (Uberlebens-

wahrscheinlichkeit zur Geburt zwischen 82 % und 95 %).
Bei der Gesamtzahl aller Herzfehler (blaue Darstellung,
Abb. 50) und der Gruppe ohne kleine Herzfehler (orange-
ne Darstellung, Abb. 51) besteht fiir die 1-Jahres-Uberle-
benswahrscheinlichkeit mit 73 % vs. 68 % ein deutlicher
Unterschied fir die Geburtsjahrgange 1980-1999 im
Vergleich zu den Geburten ab dem Jahr 2000. Méglicher
Einflussfaktor ist der gestiegene Anteil der pranatal diag-
nostizierten Fdlle mit angeborenen Herzfehlern.
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Abb. 51: Uberleben der Kinder/Feten mit Herzfehlern Q20-Q26 ohne kleine Herzfehler (gruppiert) 1980-2020 in Sachsen-Anhalt
(ausgeschlossen sind PFO, PDA, periphere Pulmonalstenose bei <37. SSW sowie AV-Block, entsprechend

EUROCAT-Gruppe ,Congenital heart defects")
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Abb. 52: Uberleben der Kinder/Feten mit kritischen/schweren Herzfehlern Q20-Q26 (gruppiert) 1980-2020 in Sachsen-Anhalt
(Q20.0-Q20.6/Q21.2-Q21.4/Q21.80/Q22.0/Q22.4-Q22.6/Q23.0/Q23.2/Q23.4/Q24.2/Q24.4/Q24.5/Q25.1-Q25.3/
Q26.2/Q26.3, entsprechend EUROCAT-Gruppe ,Severe congenital heart defects”)



Aus der internationalen Literatur sind als Pradiktoren fir
das Uberleben die Geburt als Reifgeborenes, entspre-
chend hohes Gestationsalter und Geburtsgewicht sowie
fehlende Begleitfehlbildungen (insbesondere genetische
bzw. chromosomale Stérungen) bekannt [4, 5].

In Abbildung 53 ist der prozentuale Anteil an Chromo-
somenaberrationen und Mikrodeletionssyndromen der
Falle mit Herzfehlern aus dem Fehlbildungsmonitoring
Sachsen-Anhalt ab dem Geburtsjahr 2011 dargestellt.
Der grofite Anteil mit 43 % ist die Trisomie 21 (Down-Syn-
drom), gefolgt von der Trisomie 18 (Edwards-Syndrom)
und dem 22qg11-Deletions-Syndrom (CATCH-22-Syn-
drom) mit jeweils 8 %.
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Schwangerschaft und Geburt erhéhen im Allgemei-
nen nicht das Risiko einer Infektion mit dem ,schwe-
ren akuten respiratorischen Syndrom Coronavirus 2“
(SARS-CoV-2), scheinen aber den klinischen Verlauf von
COVID-19 im Vergleich zu nicht schwangeren Personen
desselben Geschlechts und Alters zu verschlechtern; die
meisten (> 90 Prozent) Infizierten erholen sich jedoch
ohne Entbindung [1]. Weiterhin zeigen die publizierten
Daten, dass infizierte Frauen, insbesondere solche, die
eine Lungenentziindung entwickeln, hdufiger eine Friih-
geburt und moglicherweise einen Kaiserschnitt erleiden,
was wahrscheinlich mit einer schwereren Erkrankung der
Mutter zusammenhadngt. Die meisten Frithgeburten sind
iatrogen bedingt (d. h. durch eingeleitete Wehen oder ge-
plante Kaiserschnittentbindung) [2].

Wir mochten auf die wissenschaftlichen Handlungsemp-
fehlungen der DGPM, die im Mai 2022 mit der S2k-Leitli-
nie zu SARS-CoV-2 in Schwangerschaft, Geburt und Wo-
chenbett erschienen sind, hinweisen [3].

Die meisten Daten zum Schwangerschaftsverlauf stam-
men aus systematischen Ubersichten und groRen Fall-
serien, die vor dem Aufkommen der Omikron-Variante
Ende 2021 veroffentlicht wurden. Omikron wurde mit ei-
nem geringeren Risiko fiir schwere Erkrankungen in Ver-
bindung gebracht als die vorherige Delta-Variante. Vor-
laufige Daten zu Auswirkungen auf die Schwangerschaft
deuten darauf hin, dass eine Infektion mit der Delta-Va-
riante wahrend der Schwangerschaft mit einem héheren
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Risiko fur eine Fehlfunktion der Plazenta und damit einer
moglichen Beeintrachtigung des Feten verbunden sein
konnte als bei friiheren Varianten und der nachfolgenden
Omikron-Variante [4].

Die Bundesdrztekammer hat sich ausfiihrlich mit dem
Post-COVID-Syndrom in der im September 2022 ver-
offentlichten Stellungnahme auseinandergesetzt. Laut
Definition der WHO liegt ein Post-COVID-Syndrom
(synonym Long-COVID) vor, wenn drei Monate nach ei-
ner SARS-CoV-2-Infektion fiir mindestens zwei Monate
noch anderweitig nicht erkldarbare Symptome wie Midig-
keit, Dyspnoe oder kognitive Stérungen bestehen. Nach
aktuellen Schatzungen in der Literatur kénnten bis zu
15 % der SARS-CoV-2-Infizierten ein Post-COVID-Syndrom
entwickeln. Das wirde fiir Deutschland mehrere hun-
derttausend Betroffene bedeuten [5, 6]. Dabei sind dann
Schwangerschaft, Geburt und Wochenbett nicht ausge-
spart.

Die im September 2022 erschiene Publikation aus dem
CRONOS-Register (,COVID-19 Related Obstetric and Neo-
natal Outcome Study in Germany®) der Deutschen Gesell-
schaft fur Perinatale Medizin (DGPM), wo Daten zu 3.481
Frauen ausgewertet wurden, mit Vergleich zwischen
Erhebungsperioden (1. Periode 03/2020 bis 08/2021,
2. Periode 01/2022 bis 06/2022) bestatigte das verringer-
te Risiko fiir eine Hospitalisierung wegen COVID-19. Im
Vergleich zur Periode 1 kam es mit der Omikron-Variante
zu weniger schweren Verldufen, die Daten unterstrichen
den praventiven Einfluss der Impfung [7].
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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).

Im Jahr 2021 wurden in Zusammenarbeit mit dem Fehl-
bildungsmonitoring Sachsen-Anhalt keine Dissertation
abgeschlossen.

Folgende wurden im Jahr 2021

und laufen im Jahr 2022 weiter (Arbeitstitel):

- Erfassung von Horstérungen von Kindern des Jahr-
ganges 2008/09 im Vergleich zu Referenzdaten des
Neugeborenen-Horscreening Sachsen-Anhalt  und
gdf. 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

Im Jahr 2021 wurden von den Mitarbeiterinnen des Fehl-
bildungsmonitoring verschiedene im Rahmen
von Fortbildungen oder Kongressen gehalten:

- 03.02.2021:

Lehrprobe, Medizinische Fakultat der Otto-von-
Guericke-Universitat Magdeburg
- 18.03.2021:

Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin, AMEQOS
Klinikum Aschersleben
- 25.03.2021:

Kurs zur Erlangung der Zusatzbezeichnung ,Sucht-
medizinische Grundversorgung“ der Sachsischen
Landesarztekammer, online-Fortbildung Dresden

- 07.04.2021:

Mittagsbesprechung, Universitatskinderklinik Magde-
burg
- 30.09.2021:

Antrittsvorlesung, Medizinische Fakultat der Otto-
von-Guericke-Universitat Magdeburg

Im Folgenden mochten wir Ihnen deshalb Informationen
Uber unsere Aktivitaten und Tatigkeitsschwerpunkte im
Jahr 2021 geben und die Ergebnisse der wissenschaftli-
chen Begleitprojekte darstellen.

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

- Infektionen in der Schwangerschaft

- Mortalitdit angeborener Fehlbildungen am Beispiel
Anorektaler Malformationen (ARM/AR) und Blasenex-
trophie (BE) im internationalen Vergleich

- Ursachen von Entwicklungsverzégerung (ICD-10-
GM-2020: F80-89) an der Universitatskinderklinik
Magdeburg (Zeitraum 2013 bis 2020), Determinan-
ten fur eine strukturelle/funktionelle Anomalie/Fehl-
bildung oder genetische/chromosomale Aberration

- Mortalitat von ausgesuchten Fehlbildungen in Sach-
sen-Anhalt

- 05.11.2021:

online-Sitzung des Arbeitskreises Folsdaure & Gesund-
heit, Frankfurt a. M.
- 10.11.2021:

17. Einsendertreffen Fehlbildungsmonitoring Sach-
sen-Anhalt”, Hybrid-Veranstaltung, Magdeburg
- 25.11.2021:

30. Kongress der Deutschen Gesellschaft fiir Perinata-
le Medizin, digitale Veranstaltung

Folgende wurden im Jahr 2021 auf wissenschaftli-
chen Kongressen bzw. Tagungen vorgestellt:
- 06.-09.10.2021:

Jahrestagung der Deutschen Gesellschaft fiir Kinder-
und Jugendmedizin e.V., Berlin
- 24.11.2021:

30. Kongress der Deutschen Gesellschaft fiir Perinata-
le Medizin, digitale Veranstaltung



Das Fehlbildungsmonitoring war an folgenden

zu verschiedenen Themen im Jahr 2021 beteiligt:
Adler J, , Kropf S, Mohnicke K, Taneva
E, Ansorge T, Zenker M, Wex T. Estimated Prevalen-
ce of Harmful Alcohol Consumption in Pregnant and
Non-pregnant Women in Saxony-Anhalt (North-East
Germany) Using Biomarkers. Alcohol Clin Exp Res
2021; 45(4): 819-827.DOI: 10.1111/acer.14567
Bell JC, Baynam G, Bergman JEH, Bermejo-Sanchez E,
Botto LD, Canfield MA, Dastgiri S, Gatt M, Groisman
B, Hurtado-Villa P, Kallen K, Khoshnood B, Konrad
V, Landau D, Lopez-Camelo JS, Martinez L, Morgan
M, Mutchinick OM, Nance AE, Nembhard W, Pierini
A, , Shan X, Sipek A, Szabova E, Tagli-
abue G, Yevtushok LS, Zarante |, Nassar N. Survival
of infants born with esophageal atresia among 24
international birth defects surveillance programs.
Birth defects research 2021; 113(12): 945-957. DOI:
10.1002/bdr2.1891
Cavadino A, Sandberg L, Ohman |, Bergvall T, Star K,
Dolk H, Loane M, Addor M-C, Barisic |, Cavero-Carbonell
C, Garne E, Gatt M, Khoshnood B, Klungsgyr K, Latos-
Bielenska A, Lelong N, Lutke R, Materna-Kiryluk A,
Nelen V, Nevill A, O‘'Mahony M, Mokoroa O, Pierini A,
Randrianaivo H, , Tucker D, Wiesel A, Yev-
tushok L, Morris JK. Signal Detection in EUROmediCAT:
Identification and Evaluation of Medication-Congenital
Anomaly Associations and Use of VigiBase as a Com-
plementary Source of Reference. Drug safety 2021;
44(7): 765-785. DOI: 10.1007/540264-021-01073-z
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A, Bielenska AL, Carbonell CC, Addor M-C, Tucker D.
Macrolide and lincosamide antibiotic exposure in the
first trimester of pregnancy and risk of congenital
anomaly: A European case-control study. Reproduc-
tive toxicology (EImsford, N.Y.) 2021; 100(Mar): 101-
108. DOI: 10.1016/j.reprotox.2021.01.006
Loane M, Given JE, Tan J, Reid A, Akhmedzhanova
D, Astolfi G, Barisic I, Bertille N, Bonet LB, Carbonell
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Gatt M, Glinianaia SV, Heino A, Hond ED, Jordan S,
Khoshnood B, Kiuru-Kuhlefelt S, Klungsayr K, Lelong
N, Lutke LR, Neville AJ, Ostapchuk L, Puccini A,

, Santoro M, Scanlon |, Thys G, Tucker D, Ur-
hoj SK, Walle HEK de, Wellesley D, Zurriaga O, Morris
JK. Linking a European cohort of children born with
congenital anomalies to vital statistics and mortality
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Das Fehlbildungsmonitoring beteiligte sich auch im Jahr
2021 im Rahmen von

und an zahlreichen wissenschaftlichen
Auswertungen und initiierten Studien.

In einer zum Informations- und
Unterstiitzungsbedarf von Eltern von Kindern mit ange-
borenen Fehlbildungen wurden die Gesundheits- und Bil-
dungsergebnisse der Kinder in den ersten zehn Lebens-
jahren untersucht.

Zusammenfassende Infografiken im Uberblick unter:

An folgenden nahmen
Mitarbeiterinnen des Fehlbildungsmonitoring 2021 teil:
- 04.06.2021:
, Videokonferenz

- 04.10.2021:

2. Sitzung des

des Wissenschaftli-
chen Beirats der Bundesarztekammer, Berlin

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

K, Martinez-Leo B, Mitul AR, Niyukuri A, Riboni C, Sim
M, Smith ER, Tabiri S, Poenaru D, Davies JI, Sevdalis
N, Ade-Ajayi N, Leather AJM, , Krau-
se H[M]. Mortality from gastrointestinal congenital
anomalies at 264 hospitals in 74 low-income, midd-
le-income, and high-income countries: a multicentre,
international, prospective cohort study. The Lancet
2021; 398(10297): 325-339. DOI: 10.1016/S0140-
6736(21)00767-4

- 06.-09.10. 2021:

,online-
Meeting
- 05.11.2021:

online-Veranstaltung, Frankfurt a. M.
- 16.-17.11.2021:
, online-Meeting
- 24.-27.11.2021:

, digitale Veranstaltung
- 02.-03.12.2021:

, Hybrid-Veranstaltung,
Halle (Saale)

Folgende wurden
vom Fehlbildungsmonitoring im Jahr 2021 organisiert:
- 03.03.2021:
Weiterbildung
, online-Veranstaltung, Magdeburg
10.11.2021:
Weiterbildung
, Hybrid-Veran-
staltung, Magdeburg

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

Falls Sie weitere Informationen wiinschen, kontaktieren
Sie uns bitte direkt. Auch fiir Kooperationen stehen wir
Ihnen gerne jederzeit zur Verfiigung.



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.

des Neugeborenen-Horscreening (NHS) ist es,

und eine entsprechende

fir diese Friiherkennungsuntersuchung bil-
det die

mit Abschnitt

Das 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
die
einer erfolgten im

zu . Die-
se Dokumentation dient dem betreuenden Kinderarzt
bzw. dem behandelnden HNO-Arzt zur Beurteilung, in-
wieweit diese Friitherkennungsuntersuchung und eine
eventuell notwendige Konfirmationsdiagnostik erfolgt ist
bzw. ob eine entsprechende Therapie eingeleitet wurde.

Im Jahr 2021 gab es in Sachsen-Anhalt

. In allen wird bereits langjahrig ein Neugebore-
nen-Horscreening mittels TEOAE oder AABR angeboten.
Diese Kliniken nahmen 2021 alle am Tracking des Neu-
geborenen-Horscreening 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 Hoérscreening-Befun-
de an die Trackingstelle fiir das Neugeborenen-Hor-
screening in Sachsen-Anhalt ibermittelt.

Als

(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 Neugeborenen-Horscreening regelt,
dass bei

das r erfolgen soll.
Folgende Ubersicht informiert auszugsweise iber mog-
liche auf-

grund eines erhohten Risikos fiir Horstérungen (modifi-

ziert nach JCIH 2008):

- positive Familienanamnese hinsichtlich Hérstérungen

- klinischer Verdacht auf Horstérung/Taubheit

- Frihgeburtlichkeit, Geburtsgewicht unter 1.500 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 fir 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 2008 position statement: Princip-
les and guidelines for early hearing detection and intervention programs.
PEDIATRICS 2008; 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-
nen-Horscreening-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.



Geburtskliniken in Sachsen-Anhalt und Anbindung an das Neugeborenen-Horscreening-Tracking (sortiert nach Ort)

Geburtskliniken

Lebendgeborene
mit Screening-ID
in diesem Zeitraum

Trackingzeitraum 2021

AMEOS Klinikum Aschersleben 01.01.-31.12.2021 449
Helios Klinik Jerichower Land Burg 01.01.-31.12.2021 410
Stadtisches Klinikum Dessau 01.01.-31.12.2021 958
Altmark-Klinikum Krankenhaus Gardelegen 01.01.-31.12.2021 273
AMEOS Klinikum Halberstadt 01.01.-31.12.2021 458
Krankenhaus St. Elisabeth und St. Barbara Halle (Saale) 01.01.-31.12.2021 1.932
Universitatsklinikum Halle (Saale) 01.01.-31.12.2021 1.273
Helios Klinik Kéthen 01.01.-31.12.2021 467
Krankenhaus St. Marienstift Magdeburg 01.01.-31.12.2021 998
Klinikum Magdeburg 01.01.-31.12.2021 1.387
Universitatsklinikum Magdeburg 01.01.-31.12.2021 1.278
Carl-von-Basedow-Klinikum Saalekreis Merseburg 01.01.-31.12.2021 892
SRH Klinikum Naumburg 01.01.-31.12.2021 413
Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben, Klinikum Quedlinburg 01.01.-31.12.2021 505
Altmark-Klinikum Krankenhaus Salzwedel 01.01.-31.12.2021 418
Helios Klinik Sangerhausen 01.01.-31.12.2021 590
AMEOS Klinikum Schonebeck 01.01.-31.12.2021 178
Johanniter-Krankenhaus Stendal 01.01.-31.12.2021 706
Harzklinikum Dorothea Christiane Erxleben, Klinikum Wernigerode 01.01.-31.12.2021 772
Evangelisches Krankenhaus Paul Gerhardt Stift Wittenberg 01.01.-31.12.2021 732
SRH Klinikum Zeitz 01.01.-31.12.2021 319
Lebendgeborene mit Screening-ID in Kliniken von Sachsen-Anhalt gesamt 15.408
weitere Lebendgeborene mit Screening-ID:

z. B. Hausgeburten/Geburten im Geburtshaus 01.01.-31.12.2021 160
bzw. Kinder, die auRerhalb von Sachsen-Anhalt geboren wurden

Trackingkinder gesamt 15.568

Im Jahr 2021 wurde insgesamt

nach der Geburt in einer Geburtsklinik in Sachsen-Anhalt
eine Screening-ID zugeordnet.

Daraus ergibt sich fiir diese Kinder die Moglichkeit des
Horscreening-Tracking.

Weiterhin gehen Angaben zu , die z. B. per
Hausentbindung oder im Geburtshaus geboren wurden,
in die Auswertungen mit ein. Diese Kinder erhielten
ebenfalls nach der Geburt eine Screening-ID (z. B. durch
die betreuende Hebamme).



Das Tracking des Neugeborenen-Horscreening 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 2021 Meldungen von

Kinder mit Screening-ID und Anzahl Befundeingdnge
Anzahl Kinder Anzahl

e mit Screening-ID  Befundeingdnge
Januar 1.315 1.933
Februar 1.195 1.439
Marz 1.268 1.796
April 1.212 1.632
Mai 1.340 1.507
Juni 1.234 1.824
Juli 1.413 1.720
August 1.448 1.565
September 1.367 1.937
Oktober 1.268 1.844
November 1.264 1.313
Dezember 1.244 1.166
gesamt 15.568 19.676

In die Auswertungen zum Neugeborenen-HoOrscreening
2021 gehen alle Befunde ein, die an die Trackingstelle
fuir das Neugeborenen-Horscreening fiir Kinder aus dem
Geburtsjahr 2021 gemeldet wurden:

Von den

ein
Bei war dieser

bzw. es wurde kein Neugeborenen-Horscreening
in der Geburtsklinik durchgefiihrt (gilt ebenfalls als kon-
trollbediirftig). Die Griinde fiir eine Nichtdurchfihrung
des Hortests sind vielfdltig, dazu gehoren z. B. die am-
bulante Geburt bzw. die vorzeitige Entlassung aus der
Geburtseinrichtung, die Verlegung des Kindes in eine
andere Klinik oder ein defektes Geraét.

mit Screening-ID hatten

Die der 2.624 Kinder ergab bei
ein . Die restli-

chen hatten weiterhin ein

Von diesen 730 Kindern erhielten eine

haben unserer Kenntnis nach
erhalten und gelten als
.In wurden die
von der Eltern

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

Ersichtlich wird, dass aktuell pro Monat mit durchschnitt-
lich ca. 1.640 Meldungen zu rechnen ist, wobei fir
einige Kinder Mehrfachbefunde registriert werden (z. B.
aus der Geburtsklinik, Kinderklinik, HNO-Klinik, von
einem niedergelassenen HNO-Arzt, Kinderarzt oder von
den Eltern).

Um das Tracking zu gewahrleisten, wurden fiir die Neu-
geborenen des Jahres 2021 insgesamt

(ein bis maximal neun Briefe/Faxe pro
Kind) verschickt. Bezogen auf alle Kinder mit Screening-
ID entspricht dies durchschnittlich 0,19 Briefe pro Kind.
In der Tracking-Software werden auBerdem Telefonate
mit den Eltern/Personensorgeberechtigten der Kinder
bzw. mit den behandelnden Arzten/Praxen/Kliniken so-
wie Bearbeitungsnotizen protokolliert. Fir im Jahr 2021
geborene Kinder mit Screening-ID wurden Insgesamt

im Rahmen

der Tracking-Manahmen dokumentiert (durchschnitt-
lich 0,10 Telefonate/Protokolle pro Kind).

Bei wurde durchge-
fuhrt (keine Elternreaktion auf schriftliche Nachfragen)
und bei befindet sich der noch

, d. h. die Untersuchungen waren im Sep-
tember 2021 noch nicht abgeschlossen bzw. der Tra-
ckingprozess dauert noch an. Fir musste
die seitens der Trackingstelle

werden, da die Eltern nicht kontaktiert
werden konnten oder die Kinder verstorben waren.
Insgesamt konnte bisher bei des Geburts-
jahrgangs 2021 die
werden. Neben
den 248 Kindern, die ein kontrollbedurftiges Ergebnis
hatten, sind darunter auch 23 Kinder mit unauffalligem
Erstscreening. Diese 23 Kinder erhielten moglicherweise
aufgrund bestehender Risikofaktoren eine follow-up-
Untersuchung.
Im Rahmen der Konfirmationsdiagnostik konnte bei
eine werden.
Bei wurden
(27 x beidseitige und 6 x einseitige Horstérung) und
eine entsprechende Therapie eingeleitet. Beispielsweise
wurden mit versorgt (19 x Hor-
gerdte beidseitig, 4 x Horgerat einseitig).



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

Friiherkennung von Krankheiten bei Kindern

Kooperative medizinische Leitung des Screening-Zentrums:
OA Dr. med. Katrin Borucki (Komm. Direktorin Institut fir Klinische Chemie und Pathobiochemie)

OA Dr. med. Katja Palm (Universitatskinderklinik)

Laborleitung:
Dr. rer. nat. Sabine Ronicke

Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R.

Institut fir Klinische Chemie und Pathobiochemie

Leipziger Str. 44, Haus 39
39120 Magdeburg

Das Neugeborenenscreening ist eine bevolkerungsmedi-
zinische PraventionsmalRnahme mit dem Ziel der vollstan-
digen und frithzeitigen Erkennung sowie einer qualitats-
gesicherten Therapie aller Neugeborenen mit schweren,
angeborenen Stoffwechselerkankungen (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 fur 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 fiir die Durch-
fuhrung des NGS und CF-Screenings in Deutschland.

Abb. 1: Probenverteilung der Screeningzentralen in Deutschland'

Der Report bezieht sich ausschlieflich 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 bestdtigten Diagnosen fiir das
jeweilige Jahr dar. AuRerdem werden fiir ganz Deutsch-
land Daten zur Prozessqualitdt prasentiert.

Die Screeningproben aus den Bundesldndern verteilen
sich auf die Laboratorien wie in Abbildung 1 dargestellt'.
Das Screeninglabor in Magdeburg bearbeitet die Trocken-
blutproben aller in Sachsen-Anhalt geborenen Kinder.
Tabelle 1 zeigt die Haufigkeiten im Jahr 2020 der
Screening-Zielkrankheiten in Deutschland' bei einer
Gesamtgeburtenzahl von 773.144.

Tab. 1: Haufigkeit der im Screening entdeckten Krankheiten
in Deutschland 2020' (inklusive milder Varianten)

Krankheit bes;;}iegte Pravalenz
Konnatale Hypothyreose (CH) 265 1:2.918
Adrenogenitales Syndrom (AGS) 60 1:12.886
Biotinidasemangel (inkl. partieller Defekte) 23 1:33.615
Galaktosamie (klassisch) 19 1:40.692
Hyperphenylalaninamie (HPA) 149 1:5.189
[davon Phenylketonurie (PKU)] [79] [1:9.787]
Ahornsirupkrankheit (MSUD) 2 1: 386.572
z\'/\lﬂeg'lAuDr;’l-h(j::lgr;;Acyl CoA-Dehydrogenase 84 1: 9204
I(_lf)cnl-g|A(|:3h)fl|\I/r|‘aig(23||-| Acyl-CoA-Dehydrogenase . 1: 70286
(xig_\)ll:_);)_:/lgagg;m Acyl-CoA-Dehydrogenase 12 1: 64.429
E:apr'lr];)tlhr; ;:gz;toy' CoA-Transferase | 3 1: 257715
Carnitin-Palmitoyl-CoA-Transferase Il

(CPTIl)-Mangel

Carnitin-Acylcarnitin-Translocase

(CACT)-Mangel

Glutaracidurie Typ | (GA ) 7 1:110.449
Isovalerianacidamie (IVA) 6 1: 128.857
Tyrosindmie Typ | 7 1: 110.449
Cystische Fibrose (CF) / CFSPID 146 1: 5.296
Schwerer kombinierter Inmundefekt 32 1: 24.161
[davon SCID] [5] [1:154.629]
gesamt 826 1: 936



Im Folgenden werden die Daten des Screenings in Sach-
sen-Anhalt aus dem Jahr 2021 dargestellt.

Prozessqualitat 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 Sensitivitat der Testverfahren

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 Frilhabnahme bei einer
ambulanten Entbindung, die Verlegung in eine Spezial-
einrichtung oder den Tod des Neugeborenen dokumen-
tieren. Diese Leerkarten sollen an das Labor geschickt
werden, um das Tracking zu unterstitzen.

Fiir das Jahr 2021 sahen die Erfassungsraten in Sachsen-
Anhalt wie folgt aus:

Laut den Angaben des Statistischen Landesamtes wur-
den 16.024 Kinder in Sachsen-Anhalt lebend geboren
(Angaben nach dem Wohnort der Mutter).

Tab. 2: Erstuntersuchung nach Wohnort der Mutter

Anzahl
Erstscreening im Screeninglabor Magdeburg insgesamt 15.450
nicht in Sachsen-Anhalt wohnend 705
Screening von in Sachsen-Anhalt wohnenden Kinder 14.745

Die Diskrepanz zwischen der Zahl der Lebendgeborenen
in Sachsen-Anhalt und der Anzahl der gescreenten Kin-
der mit Wohnsitz in Sachsen-Anhalt betragt 1.279.

Grundlage fur die Angaben des Statistischen Landesam-
tes sind die von den Geburtseinrichtungen an die Stan-
desamter gemeldeten Geburten, die nach dem Wohnort

- Prozesszeiten (hier nur im Prdaanalytischen- 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
- endgultige Diagnose
- Therapiebeginn

der Mutter sortiert werden. Die Zahl der in Sachsen-
Anhalt lebenden Miitter, die lhre Kinder in anderen Bun-
desldandern zur Welt brachten, kann in der Screening-
statistik unseres Zentrums nicht erfasst werden, wenn
das Neugeborenenscreening in einem anderen Bundes-
land erfolgte.

Tab. 3: Erfassung durch Leerkarten

Leerkarten insgesamt 524
Leerkarte: Kind verstorben/Totgeburt 20
Leerkarte: Friihabnahme abgelehnt 441
Leerkarte: Verlegung in andere Klinik 43
Leerkarte: Screening durch Eltern verweigert 16
Leerkarte ohne Riickmeldung 4

Screening erfolgt 414

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

Zweite Screening-
untersuchung wegen

auffalligem Erstscreening
Erstbefund < 36 Std. oder < 32 SSW

angefordert 97 426

eingegangen im

eigenen Labor = sz

SSW = Schwangerschaftswochen



In Tabelle 5 werden die Recall-Raten fiir die einzelnen
Messparameter und die gesicherten Falle aufgezeigt.

Insgesamt mussten 2021 159 Kontrolluntersuchungen
durchgefiihrt werden.

Tab. 5: Recall-Rate 2021 und diagnostizierte Patienten mit einer Stoffwechselkrankeit bezogen auf 15.450 Screeningunter-
suchungen (beinhaltet auch Friihabnahmen < 36 Std. und Frithgeburten < 32. SSW), Pravalenz 1999-2021

Zielkrankheit einschlieRlich aller Varianten der Erkrankung

Hypothyreose (CH)

Phenylketonurie (PKU/HPA)

Galaktosamie (klassisch)

Biotinidasemangel

Adrenogenitales Syndrom (AGS)'
Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase (MCAD)-Mangel"
Long-Chain-3-OH-Acyl-CoA-Dehydrogenase (LCHAD)-Mangel"
(Very-)Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase (VLCAD)-Mangel"
Ahornsirupkrankheit (MSUD)"
Carnitin-Palmitoyl-CoA-Transferase | und Il (CPTI/CPTII)-Mangel"
Carnitin-Acylcarnitin-Translocase (CACT)-Mangel"
Glutaracidurie Typ | (GA )"

Isovalerianaciddamie (IVA)"

Mukoviszidose"

Tyrosinamie Typ IV

Schwere kombinierte Immundefekte (SCID)Y

5g-assoziierte Spinale Muskelatrophie (SMA)!
Sichelzellkrankheit (SCD)¥

Sonstige'

Anzahl Recalls* 2021

64
2

53

8

Pravalenz in Sachsen-Anhalt
1999-2021

3 1:4.061

1 1:5.399
1:122.831
192.269
1:15.841'
1:11.184"
1 73.815"
:184.539"

gesicherte Fille 2021

:5.895"
1:64.807"

0

* 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

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

" Mucoviszidose-Screening seit 09/2016
v Tyrosinamie Typ | seit 04/2017

v SCID seit 08/2019

Vi 5g-SMA und SCD seit 10/2021

Alter bei Abnahme des Erstscreenings

1w 5 93,2
90
80
70
= 601
=
S 50
£
40 1
30 4
20 1
10 20 4,7
0 —_— . . I .
<36 36-72 >72

Stunden

Abb. 2:  Alter bei Abnahme des Erstscreenings

Laut §21 der Kinder-Richtlinie soll das Versanddatum der
Trockenblutkarte gleich dem Abnahmedatum des Blutes
sein. So soll gewdhrleistet werden, dass der Postweg 72
Stundennichtiiberschreitet. Abbildung 3 zeigt,dass 20,6 %
(2020: 20,8 %) aller Einsendungen das Labor erst nach

Die optimale Blutentnahmezeit fiir das Neugeborenen-
screening (36.-72. Lebensstunde, §20 Kinder-Richtlinien)
wurde bei 93,2 % (2019: 92,1 %) der Abnahmen einge-
halten. Bei insgesamt 6,7 % aller Neugeborenen wurde
die Blutentnahme nicht im geforderten Zeitraum durch-
gefiihrt (2020: 7,9 %).

Anmerkung: Es flossen nur die Neugeborenen in die Betrachtung ein,
von denen alle erforderlichen Angaben vorlagen (Geburts-
datum, -zeit und Blutentnahmedatum, -zeit).

mehr als drei Tagen erreichten. Im Durchschnitt kommen
die Proben aus den 21 Kliniken im geforderten Zeitfens-
ter im Labor an (Tabelle 6). Die Posttransportzeiten sind
deutlich langer als noch vor zehn Jahren, haben sich aber
in den letzten drei Jahren nicht weiter verschlechtert.



Obwohl es Trockenblutkarten gab, die erst nach tiber zehn
Tagen im Labor eingingen, liegen die durchschnittlichen
Transportzeiten bei 19 der 21 Kliniken im geforderten Be-
reich. Nur zwei Kliniken haben deutlich zu hohe Versand-
zeiten (< 72 Std., 2020 war es nur bei einer Klinik der Fall).
Da jede verzogerte Blutentnahme bzw. jeder verlangerte
Postweg ein potentielles (Lebens-)Risiko fiir die betroffe-
nen Kinder bedeutet, versucht das Labor mittels Schulun-
gen (Briefe, Fortbildungsveranstaltung) die Klinken fiir die-
ses wichtige Thema zu sensibilisieren. Hauptursache ist
sicher die Versendung der Trockenblutproben (ber priva-
te Postzusteller. Wir empfehlen dringend, die Proben mit
der Deutschen Post direkt ans Screening-Postfach zu ver-
schicken. Folgende Hinweise sind auRerdem 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

Post-Versanddauer von Erstscreening-Proben

40

30 §

Anzahl %

20 §

<24 ' 24-48 ' 4872 ' >72

Stunden

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

Befunddauer (Zeit zwischen Laboreingang und Befundausgang)
78,6

Anzahl in %
w & v o N ®
o o o o (=] o

N
=1

=)

1,6

|

1 ‘ 2 bis 3 ' >3
Labortage (1 Tag = 24 h nach Laboreingang)

Abb. 4: Dauer der Befundiibermittlung

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

2021 2019
Screening gesamt 15.450 15.951
davon mit CF-Screening 99,7 % 99,7 %
CF-Screening positiv 12 8
SchweiRtest durchgefiihrt 12 8
CF bestatigt 3 2

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

Tab. 6: Post-Versanddauer der Trockenblutkarten pro einsen-
dender Klinik (Mittelwert aller Stationen einer Klinik),
Vergleich 2021 mit 2015

durchschnittliche

Entbindungskliniken Versanddauer (in Stunden)

2020 2015
Magdeburg St. Marienstift* 21 12
Magdeburg Universitatsklinikum* 27 29
Magdeburg Klinikum* 38 25
Gardelegen 42 41
Schénebeck 45 41
Zeitz 47 49
Quedlinburg 48 44
Salzwedel 50 45
Halle St. Elisabeth und St. Barbara 52 50
Stendal 54 46
Aschersleben 55 50
Naumburg 55 41
Merseburg 58 51
Burg 58 44
Dessau-RoRlau 59 44
Lutherstadt Wittenberg 60 56
Sangerhausen 60 50
Kothen 60 49
Wernigerode 63 50
Halberstadt 86 62
Halle Universitatsklinikum 90 53

* Klinik mit einem Probenkurier

Abbildung 4 zeigt die Dauer der Labor-Analytik aller Erst-
screening-Untersuchungen. 19,8 % aller Befunde, die das
Labor erst nach mehr als 24 Stunden verlassen, spiegeln
im Wesentlichen die verlangerte Befunddauer durch das
Mukoviszidose-Screening (3-stufiges Screening inkl. Muta-
tionsanalyse), interne Wiederholung von Analysen bei
Unplausibilitat und Stérungen im Laborablauf (Gerdtewar-
tungen, -reparaturen usw.) wider. Ein leichter Anstieg im
Vergleich zu 2020 ist der Einfiihrung der neuen Zielkrank-
heiten SCD und 5g-SMA zu schulden, da in der gPCR-Ana-
Iytik mehr interne Wiederholungen stattfinden.

Im Falle eines hochgradig auffalligen 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 gleichbleibend hohe Beteiligung am
CF-Screening und eine gute Akzeptanz des Programmes.
Im Jahr 2021 wurde das CF-Screening von keinem Erzie-
hungsberechtigten selektiv abgelehnt. Die 0,3 % nicht
durchgefiihrten CF-Analysen sind auf die Besonderheit
zurtickzufiihren, dass Hebammen fiir dieses Screening
ohne eine Beauftragung durch einen Arzt kein Blut abneh-
men dirfen. In der Regel funktioniert die Zusammenar-
beit zwischen nachsorgender Hebamme und Kinderarzt/



Entbindungsklinik gut. Alle Kinder erhielten nach positi-
vem CF-Screening einen Schweiltest, der bei drei Kindern
einen hochgradig auffalligen Befund zeigte. Eine geneti-

Die zwolf Screening-Verdachtsfille konnten durch Konfir-
mationsdiagnostik bestatigt und einer Therapie zugefiihrt

Tab. 8: Diagnose, Bestatigungsdiagnostik und Therapiebeginn

Diagnose

3 x Hypothyreose

1 x Phenylketonurie

1 x 5g-assoziierte Spinale Muskelatrophie

4 x Adrenogenitales Syndrom
2 x Salzverlustsyndrom
1 x ohne Salzverlustsyndrom

3 x Mukoviszidose
2 x klassische homozygote Mutation
1 x compound heterozygote Mutation

Schweiltest
Mutationsanalyse

Im Mdrz 2021 trat eine neue Fassung der Kinder-Richt-

linie in Kraft. Die Zielkrankheiten 5g-assoziierte Spinale

Muskelatrophie (SMA) und Sichelzellkrankheit (SCD) wur-

den ins Erweiterten Neugeborenenscreening aufgenom-

men. Seit Oktober 2021 wird jedes in Deutschland gebo-
rene Kind auf SMA und SCD gescreent.

Demzufolge wurden neue Informations-Flyer zur Verfu-

gung gestellt und die Einsender tber 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 mdéglich. Alle Zielkrankheiten des Erwei-

terten Neugeborenen- und Mukoviszidose-Screening

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

Hier ergaben sich neue prdanalytische Probleme durch

die Einflihrung der neuen Labormethode zur Analyse des

SMN1-Gens fur die SMA und Hamoglobin S fiir die SCD.

Das SMN1-Gen wird mittels gPCR analysiert und toleriert

keine Zusatze wie Heparin bzw. EDTA. Die Einsender

wurden dahingehend geschult, die geforderten Kriteri-
en 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™ Sicherheitsinzi-
sionslanzette)

- Desinfektion der Ferse mit 70-80 % Alkohol und vor Punk-
tion sorgfaltig trocknen lassen. Keine Handedesinfektions-
mittel o. a. verwenden, da diese die Analyse stdren
Alle vier Kreise vollstandig durchtranken

Die Analyse der Himoglobin-Varianten fiir die SCD fiihrte

zu folgenden Erkenntnissen:

- Kinder mit vorangegangener Transfusion werden in
den meisten Fdllen dem Screeningzentrum nicht mit-
geteilt und fallen erst bei der Hb-Analyse auf

Bestatigungsdiagnostik

Serum-TSH, fT3, fT4, Sonografie,
Schilddriisenantikorper

Serum-Phe, BH4-Test, DHPR Aktivitat, Pterine, 10 Tage
z. T. Mutationsanalyse

Mutationsanalyse:3 Kopien des SMN2-Gens

Mutationsanalyse, Steroidanalyse

sche Analyse sicherte im Anschluss die Diagnose einer
schweren Mukoviszidose.

werden:

Alter bei Therapiebeginn

8-10 Tage

Riickmeldung fehlt

5-11 Tage

19-44 Tage

- Probenmanipulation durch z. B. Auftragen von Fremd-
blut (Erwachsenenblut) fiel in einem Klinikum auf
fuhrte zur Anzeige und zu polizeilichen Ermittlungen

Das Gen-Diagnostikgesetz gilt auch fiir das Mukoviszi-
dose-Screening und ist das Ubergeordnete Gesetz mit
Strafparagraphen. Hebammen diirfen Blut fir das Muko-
viszidose-Screening nur nach Beauftragung durch einen
Kinderarzt abnehmen. Aktuelle 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 Universitatsklini-
kums Magdeburg A.6.R.). Dennoch bleibt eine intensive
Kooperation zu den Padiatern fir Endokrinologie und
Stoffwechsel bestehen und wird nachdriicklich geférdert.

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 Entbindungskliniken/Ambu-
lanzen/Hebammenpraxen fir die gute und reibungslose
Zusammenarbeit.

Das Stoffwechselzentrum Magdeburg ist im Internet unter

zu erreichen. Einsender und Eltern, sowie Interessierte
konnen 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) zwei Jah-
re nach Ablauf des betreffenden Zeitraumes einzusehen.

! Quelle: Deutsche Gesellschaft fiir Neugeborenenscreening e.V. (DGNS): Nationaler
Screeningreport Deutschland 2019
http;//www.screening-dgns.de/Pdf/Screeningreports/DGNS-Screeningreport-d_2019.pdf
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