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[bookmark: N106F9]
ZUSAMMENFASSUNG


In Deutschland werden im Neugeborenenscreening praktisch alle Neugeborenen auf lebensbedrohliche Stoffwechseldefekte und endokrine Störungen getestet. Nur etwa eines von 1 000 Neugeborenen hat tatsächlich eine dieser angeborenen Krankheiten. Die Wahrscheinlichkeit für einen auffälligen Befund ist mit ungefähr 0,6 % ebenfalls gering, jedoch 6-mal so hoch wie die tatsächliche Erkrankungsrate. Der Bluttest zur Entdeckung der Zielkrankheiten hat mit mehr als 99% richtig-negativen Ergebnissen eine sehr hohe Spezifität. Die Sensitivität für ein richtig-positives Ergebnis ist nicht bekannt, da die Anzahl der im Screening übersehenen Erkrankten nicht systematisch erfasst wird. Die statistische Analyse mithilfe des Bayes-Theorems zeigt, dass ein falsch-positives Testergebnis bei vielen gesunden Neugeborenen zu einer hohen Fehlerquote führt. Der positive Vorhersagewert ist – trotz hoher Sensitivität und sehr hoher Spezifität des Tests – mit circa 15 % nur gering. Ein positiver Testbefund ist deshalb mit großer Vorsicht zu betrachten. Der statistischen Fehlerquote stehen die hohen medizinischen Erfolge und wertvollen Heilungschancen für die tatsächlich an einer angeborenen Stoffwechsel- oder Hormonstörung erkrankten Neugeborenen gegenüber. Dieser Nutzen wiegt sehr viel schwerer und rechtfertigt das bevölkerungsdeckende Screening aller Neugeborenen. Der negative Vorhersagewert ist mit über 99,99 % äußerst hoch. Ein negativer Testbefund bedeutet für das Neugeborene und seine Angehörigen also praktisch Gewissheit, dass keine angeborene Stoffwechselstörung vorliegt. Eine statistische Analyse des Neugeborenenscreenings gibt den Betroffenen eine nützliche Entscheidungshilfe, die Risikosituation besser zu verstehen und kompetenter mit ihr umzugehen.
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ABSTRACT


In Germany, virtually all newborns are screened for life-threatening metabolic and endocrine disorders. Only about one in every 1,000 newborns actually has one of these congenital diseases. The probability of an abnormal finding is also low at about 0.6 %, but six times as high as the actual disease rate. The blood test for the detection of the target diseases has a very high specificity more than 99 % correct negative results. The sensitivity for a correct-positive result is not known, since the number of patients overlooked in the screening has not yet been systematically recorded. Statistical analysis using the Bayes theorem shows that a false-positive test result leads to a high error rate in many healthy newborns. The positive predictive value is – despite high sensitivity and very high specificity of the test – only low with about 15 %. A positive test result should therefore be viewed with great caution. The statistical error rate is offset by the high medical successes and valuable healing chances for newborns who actually suffer from a congenital metabolic or hormonal disorder. This benefit weighs much more heavily and justifies the population-covering screening of all newborns. The negative predictive value of over 99.99 % is extremely high. A negative test result means for the newborn and its relatives practically certainty that there is no congenital metabolic disorder. A statistical analysis of the newborn screening provides those affected with a useful decision-making aid to better understand the risk situation and to deal with it more competently.





[bookmark: N1070D]
Schlüsselwörter

Bayes-Theorem - 
Neugeborenenscreening - 
Sensitivität - 
Spezifität




[bookmark: N10720]
Keywords

Bayes theorem - 
neonatal screening - 
sensitivity - 
specificity



 

[bookmark: ]

[bookmark: N108BE]
	
Literatur


	
[bookmark: R9715997-1]1 

            Hartmann W. 
          
Inanspruchnahme von Kinderfrüherkennungsuntersuchungen gestiegen. Kinder- und Jugendarzt 2019; 4: 164-166 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-2]2 Statistisches Bundesamt (Hrsg.) Daten der Lebendgeborenen, Totgeborenen, Gestorbenen und der Gestorbenen im 1. Lebensjahr. https://www.destatis.de/DE/Themen/Gesellschaft-Umwelt/Bevoelkerung/Geburten/Tabellen/lebendgeborene-gestorbene.html Zugegriffen am 22.08.2019 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-3]3 Deutsche Gesellschaft für Neugeborenenscreening e. V. (Hrsg.) Nationaler Screeningreport Deutschland, 2017. Stand Juli 2019 http://www.screening-dgns.de/Pdf/Screeningreports/DGNS-Screeningreport-d_2017.pdf Zugegriffen am 22.08.2019 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-4]4 

            Abholz H-H, 
          

            Lerch C. 
          
Früherkennung, Screening – Zielsetzung und Gesetzmäßigkeiten, Teil I. Zeitschrift für Allgemeinmedizin 2010; 1: 39-45 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-5]5 

            Spix C, 
          

            Blettner M. 
          
Screening. Deutsches Ärzteblatt 2012; 21: 385-390 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-6]6 

            Gramer G, 
          

            Hoffmann GF, 
          

            Nennstiel-Ratzel U. 
          
Das erweiterte Neugeborenenscreening. Erfolge und neue Herausforderungen Wiesbaden: Springer Fachmedien; 2015 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-7]7 

            Gramer G, 
          

            Nennstiel-Ratzel U, 
          

            Hoffmann GF. 
          
50 Jahre Neugeborenenscreening in Deutschland. Bisherige Ergebnisse und zukünftige Herausforderungen. Monatsschrift Kinderheilkunde 2018; 11: 987-993 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-8]8 Gemeinsamer Bundesausschuss (Hrsg.) Richtlinie des Gemeinsamen Bundesausschusses über die Früherkennung von Krankheiten bei Kindern (Kinder-Richtlinie). Stand 22.11.2018 https://www.g-ba.de/downloads/62-492-1905/Kinder-RL_2018-11-22_iK_2019-08-09.pdf Zugegriffen am 25.08.2019 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-9]9 Institut für Qualität und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (Hrsg.) Nutzen und Schaden von Früherkennungsuntersuchungen. Gesundheitsinformation vom 27.12.2016 https://www.gesundheitsinformation.de/nutzen-und-schaden-von.2271.de.html Zugegriffen am 08.10.2018 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-10]10 

            Benesch M, 
          

            Steiner E. 
          
Klinische Studien lesen und verstehen. 2. Aufl. Berlin: Fakultas; 2018 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-11]11 

            Stopsack M, 
          

            Hammermann J. 
          
Neugeborenenscreening auf Mukoviszidose. Pro und Kontra. Monatsschrift Kinderheilkunde 2009; 12: 1222-1229 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-12]12 

            Naehrig S, 
          

            Chao C-M, 
          

            Naehrlich L. 
          
Mukoviszidose. Diagnose und Therapie. Deutsches Ärzteblatt 2017 33–34 564-574 





PubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R9715997-13]13 

            Kastner M. 
          
Statistik. Herne: Kiehl; 2016 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-14]14 

            Eisenführ F, 
          

            Weber M, 
          

            Langer T. 
          
Rationales Entscheiden. 5. Aufl Berlin; Springer: 2010 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-15]15 

            Sommer H, 
          

            Labonté V, 
          

            Torbahn G. 
          
Was heißt hier „positiv“?. KVH-Journal 2016; 11: 28-29 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-16]16 

            Gramer G, 
          

            Hauck F, 
          

            Lobitz S. 
          
et al 
Neugeborenenscreening, 2020. Perspektiven der Krankheitsfrüherkennung. Monatsschrift Kinderheilkunde 2017; 3: 216-225 





Google Scholar





	
[bookmark: R9715997-17]17 Gemeinsamer Bundesausschuss (Hrsg.) Erweitertes Neugeborenen-Screening. Elterninformation zur Früherkennung von angeborenen Stoffwechseldefekten und endokrinen Störungen bei Neugeborenen. Stand Oktober 2017 https://www.g-ba.de/downloads/83-691-477/2018-02-27_Elterninformation_Erweitertes-Neugeborenen-Screening_bf.pdf Zugegriffen am 26.08.2019 





PubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R9715997-18]18 Max-Planck-Gesellschaft zur Förderung der Wissenschaften e. V. (Hrsg.) Faktenboxen. https://www.harding-center.mpg.de/de/faktenboxen Zugegriffen am 26.08.2019 





Google Scholar










 









    
  

  
    
      
        

      

    

    
      
        
        


      

    

  


  

  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  




  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  



  







    
    


















  






      

      

  
    Top of Page
  

  
    
      ©  Georg Thieme Verlag KG | 
      
      
        Imprint |
        Privacy policy statement |
      
      Smartphone Version
      

      
        Your Current IP Address: 18.207.127.179
      

    

    

  




      


  
    
  
  
  
    
    
      
        
        
        
        
      
      
      
      
    
  
  




    

    






    

    
      
        
      
    

    
    


    
      
      
      
    

  