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Drei Jahre Mukoviszidose-Neugeborenenscreening – wie viele und welche Kinder verpassen wir? Müssen wir noch nach CF suchen?

More than three years of newborn-screening for cystic fibrosis in Germany – are patients missed to diagnose? Do we still need to assess patients for CF?
Jochen G. Mainz


1
           
        Klinik für Kinder- und Jugendmedizin, Klinikum Westbrandenburg, Medizinische Hochschule Brandenburg (MHB)



› Author Affiliations

Further Information


Publication History

eingereicht
23 June 2020


akzeptiert
20 July 2020


Publication Date:
21 October 2020 (online)












	
Abstract

	
Full Text

	
References




 

[image: SFX Search]

 Buy Article Permissions and Reprints



[image: ]



[bookmark: N106E2]
ZUSAMMENFASSUNG


Dreieinhalb Jahre nach Einführung des Neugeborenenscreenings (NGS) für Mukoviszidose ist es an der Zeit zu schauen, ob es Lücken in der CF-Diagnosestellung gibt. Können wir bei Kindern mit Symptomen der Multiorganerkrankung auf CF-Diagnostik verzichten, wenn das NGS negativ ausfiel?


Bei Zusammenstellung der Daten lagen die Evaluationen für das Jahr 2017 vor, in dem in Deutschland für 160 Patienten die CF-Diagnose gestellt wurde. Sieben von ihnen (4,4 %) wiesen ein negatives CF-Screening auf, darunter 6 Patienten, mit Mekoniumileus oder Gedeihstörung.


Wichtig ist auch, dass für 17,08 % der 683 Kinder mit positivem Screening unbekannt ist, ob eine Konformitätsdiagnostik erfolgte. Schlussfolgerung: Wir müssen weiter bei klinischen Zeichen einer CF konsequente Diagnostik betreiben und die Rücklaufrate von screeningpositiven Patienten verbessern.
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ABSTRACT


Three and a half years passed since implementation of CF newborn screening in Germany. Now we need to assess, whether screening identifies all patients or whether we still need to assess CF in children carrying signs of the multi-organ disease. At preparation of this paper data from 2017 were available, revealing CF diagnose in 160 German patients. Among these, seven (4.4 %) had resulted negative in CF-screening. Six of them were diagnosed for meconium-ileus or failure to thrive, instead.


Furthermore it is important to know, that 17.08 % of 683 children with positive screening results did not undergo confirmation diagnostics.


Concluding, we need to perform CF diagnostics in patients with clinical signs for the inherited disease, and the rate of patients undergoing conformational diagnostics needs to be improved.





[bookmark: N10702]
Schlüsselwörter

Neugeborenenscreening - 
zystische Fibrose - 
Mekonium Ileus - 
lost to follow up




[bookmark: N10715]
Keywords

Newborn screening - 
cystic fibrosis - 
mekonium ileus - 
lost to follow up



 

[bookmark: ]

[bookmark: N10779]
	
Literatur


	
[bookmark: R12404747-1]1 

            Tridello G, 
          

            Castellani C, 
          

            Meneghelli I. 
          
et al 
Early diagnosis from newborn screening maximises survival in severe cystic fibrosis. ERJ Open Res 2018; 4 (02) 00109-2017 





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R12404747-2]2 

            Castellani C, 
          

            Massie J, 
          

            Sontag M. 
          
et al 
Newborn screening for cystic fibrosis. The Lancet Respiratory medicine 2016; 4 (08) 653-661 





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R12404747-3]3 

            Southern KW, 
          

            Barben J, 
          

            Gartner S. 
          
et al 
Inconclusive diagnosis after a positive newborn bloodspot screening result for cystic fibrosis; clarification of the harmonised international definition. Journal of cystic fibrosis: official journal of the European Cystic Fibrosis Society 2019; 18 (06) 778-780 





CrossrefPubMedGoogle Scholar





	
[bookmark: R12404747-4]4 

            Michl RK, 
          

            Tabori H, 
          

            Hentschel J. 
          
et al 
Clinical approach to the diagnosis and treatment of cystic fibrosis and CFTR-related disorders. Expert review of respiratory medicine 2016: 1-10 



Google Scholar





	
[bookmark: R12404747-5]5 Screeningreport von 2017, zu erhalten auf der DGNS-Homepage https://screening-dgns.de/Pdf/Screeningreports/DGNS-Screeningreport-d_2017.pdf 








	
[bookmark: R12404747-6]6 https://cme.mgo-fachverlage.de/uploads/exam/exam_236.pdf 








	
[bookmark: R12404747-7]7 https://screening.charite.de/fileadmin/user_upload/microsites/ohne_AZ/m_cc17/screening/Dateien_KVZ_UND_Screening/Kinderrichtlinie.pdf 








	
[bookmark: R12404747-8]8 

            Farrell PM, 
          

            Rosenstein BJ, 
          

            White TB. 
          
et al 
Cystic Fibrosis Foundation. Guidelines for diagnosis of cystic fibrosis in newborns through older adults: Cystic Fibrosis Foundation consensus report. J Pediatr 2008; 153 (02) 4-14 





CrossrefGoogle Scholar










 









    
  

  
    
      
        

      

    

    
      
        
        


      

    

  


  

  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  




  
  
    
      
      
    
    
      
        
        
      

    
  



  







    
    


















  






      

      

  
    Top of Page
  

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

      
        Your Current IP Address: 44.203.175.219
      

    

    

  




      


  
    
  
  
  
    
    
      
        
        
        
        
      
      
      
      
    
  
  




    

    






    

    
      
        
      
    

    
    


    
      
      
      
    

  