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Transkript

Moderatorin [00:00:00]

Ich begriiRe sie sehr herzlich zum Pressbriefing des Science Media Center heute zum Thema
Neugeborenenscreening. Mein Name ist Annegret Burkert und ich bin Redakteurin fiir Medizin und
Lebenswissenschaften beim Science Media Center. Ich freue mich sehr, hier heute vier
Expert:iinnen in der Runde begriiRen zu dirfen. Es soll ums Neugeborenenscreening gehen in der
D-A-CH Region, also in Deutschland, Osterreich und der Schweiz. Und umso mehr freue ich mich,
dass wir hier auch Expert:innen aus allen drei Ladndern anwesend haben. Das
Neugeborenenscreening wird in allen Landern durchgefihrt. Das ist eine Untersuchung, die in
wenigen Stunden oder Tagen nach der Geburt stattfindet. Und dabei wird dem Baby, dem
Neugeborenen, Blut abgenommen an der Ferse und das Blut wird dann auf diverse
Stoffwechselstdérungen, Erkrankungen, Hormonstérungen, unter anderem Erkrankungen wie
Mukoviszidose oder spinale Muskelatrophie oder Sichelzellandmie untersucht. Jetzt am 15. Mai
wird das Neugeborenenscreening in Deutschland erweitert. Das ist auch der Anlass fiir das heutige
Press Briefing, dass diese Erweiterung des Screenings am 15. Mai stattfinden wird. Und es wird um
vier Indikatoren erweitert, einmal den Vitamin-B12-Mangel und um drei Stoffwechselerkrankungen
mit sehr komplizierten Namen. Ich werde es einmal versuchen. Es geht dabei die Homocysteinurie,
die Propionaziddmie und die Methylmalonazidurie. Diese drei Stoffwechselerkrankungen kommen
auch hinzu. Die Erweiterung, die jetzt in Deutschland eingefiihrt wird, ist in Osterreich schon
etabliert. Und genau Uber diese Unterschiede zwischen den Landern méchten wir hier heute auch
sprechen. In Deutschland und Osterreich werden ein bisschen mehr als 20 Indikationen oder
Erkrankungen untersucht. In der Schweiz sind es nur elf und ich bin gleich ganz gespannt, auch zu
erfahren, warum es da diese Unterschiede gibt. Und dariiber hinaus wollen wir aber auch in diesem
Briefing ein bisschen in die Zukunft gucken. Es wird weltweit gerade daran geforscht und
untersucht, inwiefern ein genomisches Neugeborenenscreening das etablierte jetzt erganzen kann.
Bei dem genomischen Neugeborenenscreening wird das Erbgut des Kindes sequenziert und kann
halt auf sehr viele genetische Erkrankungen untersucht werden. Da steckt sehr viel Potenzial drin,
aber auch Risiken, tGber die wir gleich reden méchten. Genau, bevor wir loslegen, mdchte ich Sie
dazu motivieren, natiirlich Ihre Fragen hier heute in diesem Briefing auch zu stellen. Das kénnen
Sie tun Uber das Frage-und-Antwort-Tool, was sie unten in der Leiste finden. Mein Kollege im
Hintergrund wird mir die Fragen dann reinreichen und ich werde sie an die Expert:innen stellen.
Genau, dann mdéchte ich mal die Expert:innen vorstellen. Wir haben zwei Forschende aus
Deutschland anwesend. Das ist einmal Professor Dr. Eva Winkler. Sie ist Direktorin des Instituts fir
Medizin und Datenethik sowie Leiterin des Jelinek Zentrums fiir Ethik an der Universitat
Heidelberg. Und auch in Heidelberg ansassig ist Prof. Dr. Christian Schaaf. Er ist Direktor des
Instituts flir Humangenetik. Und dann begrie ich noch zwei weitere Expert:innen. Einmal Dr.
Vassiliki Konstantopoulou. Sie ist medizinische Leiterin des Neugeborenenscreenings und des
Stoffwechselabors in der Abteilung fir Pulmonologie, Allergologie und Endokrinologie an der
medizinischen Universitét in Wien, also in Osterreich. Und ich freue mich auch sehr, Professor Dr.
Matthias Baumgartner begriiBen zu kdnnen. Er leitet die Abteilung Metabolismus am
Universitatskinderspital in Zirich und ist auch verantwortlich oder zustandig fiir das
Neugeborenescreening in der Schweiz. Ich mochte das Press Briefing hier starten mit einer Frage
an Herrn Schaaf. Und zwar méchte ich jetzt erst mal einen Blick werfen auf die Erweiterung des
Neugeborenenscreenings hier in Deutschland. Wie relevant ist diese Erweiterung und wie kommt
es eigentlich dazu, dass diese vier Indikationen jetzt dazu genommen wurden?

Christian Schaaf [00:04:24]

Ja, vielen Dank. In Deutschland ist die Situation aktuell ja so, dass wir 19 Zielkrankheiten im
Neugeborenenscreening haben und werden jetzt im kommenden Monat die Erweiterung um die



von ihnen genannten vier Krankheiten erleben. Die Motivation ist eigentlich immer die gleiche. Wir
haben zahlreiche Erweiterungen des Neugeborenenscreenings in den letzten Jahren und
Jahrzehnten in Deutschland erlebt. Es geht immer darum, dass wir schwere gesundheitliche Folgen
bei Neugeborenen friihzeitig verhindern, wenn wir die Erkrankung rechtzeitig erkennen kénnen
und wenn die Erkrankungen, die wir finden, auch gut behandelbar sind und wenn die rechtzeitig
eingesetzte Therapie dann den gesundheitlichen Verlauf des Kindes positiv beeinflusst. Wie
kommt es zu diesen Erweiterungen? Es sind in gewisser Weise Fortschritte in der Forschung und
Wissenschaft. Es geht darum, kdnnen wir die Erkrankungen mit den uns zur Verfiigung stehenden
Methoden zuverldssig detektieren, was ist der medizinische Nutzen und natirlich auch was ist das
Verhaltnis zwischen dem méglichen Nutzen der friihen Detektion und den méglicherweise auch
damit einhergehenden Risiken. In Deutschland wird durch den G-BA, den sogenannten
Gemeinsamen Bundesausschuss, entschieden, welche Krankheiten in das Neugeborenenscreening
aufgenommen werden. Wenn man beantragt, dass eine neue Krankheit oder neue
Krankheitsgruppe aufgenommen werden soll, dann ist es oft ein sehr intensiver, grindlicher
Prozess, der sich manchmal iber Jahre hinwegzieht. Wenn der G-BA dann nach der ausfiihrlichen
Evaluation entscheidet, dann kommt es zur Aufnahme neuer Krankheiten.

Moderatorin [00:06:26]

Ja, vielen Dank. Ich méchte zu Frau Konstantopoulou kommen, nach Osterreich gucken. Der
Vitamin-B12-Mangel und die anderen drei Stoffwechselerkrankungen sind dort schon langer im
Neugeborenenscreening enthalten. Kénnen Sie uns eine Einordnung geben, wie der Stand ist zum
Neugeborenenscreening in Osterreich, und welchen Mehrwert auch die Erweiterung, die jetzt in
Deutschland ansteht, in Osterreich schon gebracht hat? Kann man da schon aus einer Erfahrung
was sagen?

Vassiliki Konstantopoulou [00:06:53]

Wir kénnen sagen, dass derzeit die aktuelle Anzahl der Zielkrankheiten beziehungsweise
Konditionen in Osterreich zweiunddreiRig betrégt. Das bedeutet, dass wir so viel mehr haben als
die anderen Ldnder, Deutschland, Schweiz, und mehrere europdische Lander bis auf Italien. Italien
hat mehr Krankheiten, so circa fiinfzig, auch wenn sie nicht flachendeckend alle Krankheiten
untersuchen. Unsere Erfahrung ... Das ist alles historisch gewachsen, muss man sagen, durch die
Erweiterung des Neugeborenenscreenings 2002 wurden zweiundzwanzig Krankheiten
beziehungsweise Krankheitsgruppen, die der Gruppe der angeborenen Stoffwechselerkrankungen
angehdren, dazugenommen. Die wurden dann beibehalten bis auf wenige Ausnahmen, die auch
durch Forschung und Beobachtung, wir wieder herausgenommen haben aus dem
Neugeborenenscreening. 2018 durften wir dann aufgrund von verbesserten technischen
Mbglichkeiten eben auch manche Krankheiten besser screenen oder gezielter screenen mit
weniger falsch positiver Recallrate, wie zum Beispiel Homozystinurie oder angeborenen
Cobalamin-Stoffwechsodefekte. Und wir haben hier die Zahlen. Wir haben insgesamt seit 2018
achtzehn Patienten gefunden, praktisch mit den vier genannten Krankheiten, die jetzt in
Deutschland dazukommen werden. Osterreich ist ein kleines Land natiirlich mit circa
achtzigtausend Geburten im Jahr. Was wir aber an betréchtlicher Anzahl haben, sind die Vitamin-
B12-Mangel. Wir haben 323 Kinder gefunden, die einen wesentlichen Vitamin-B12-Mangel hatten.
Meistens maternal bedingt, durch besondere Erndhrung der Kindesmutter, manchmal durch
autoimmunbedingte Krankheiten. Das kennen wir alle. Das ist moglich, dass Mangelsituationen
einfach Mangelsituationen auch bei Kindern erzeugen. Und minimale Therapiemoglichkeiten
beziehungsweise Vitamin-B12-Substitution konnten diese Kinder in ihren Stoffwechsellagen -
Vitamin B12 ist ein wichtiger Cofaktor in dem Stoffwechsel - stabilisieren und davor bewahren,
dass sie IntelligenzeinbuBen bekommen hdtten. Das ist etwas, dem wir sehr positiv
gegeniiberstehen. Ich weiB, dass es nicht immer sehr einfach ist zu identifizieren, was ist ein



betrachtlicher Vitamin-B12-Mangel. Aber wir haben damals auch bestimmte Kriterien gesetzt, wo
wir dann einfach gesagt haben, wenn diese bestimmte Kriterien erfillt werden, dann sollten die
Kinder behandelt werden. Und wir sind davon lberzeugt, dass diese Kinder heute keine
Intelligenzquotientenpunkte verloren haben dadurch. Es ist leider nicht so einfach, das zu
beweisen, muss man sagen. Auch in der Studie gab es eine geringe Anzahl von Teilnehmer und der
Vergleich mit der Schweiz war sehr gut zwar, aber doch nicht so, wie wir jetzt mit dieser Anzahl, die
wir jetzt hier dokumentiert haben, so darstellbar war.

Moderatorin [00:11:03]

Darf ich da gleich mal hinterher fragen: Jetzt haben Sie von Verlust, auch also Risiken gesprochen
von Vitamin-B12-Supplementierung, oder kdnnen Sie das noch mal oder genauer erkldren? Oder
Herr Baumgartner, warum man vielleicht nicht auf B12 unbedingt screenen mochte oder was
vielleicht auch die Risiken sind, die dabei entstehen kénnen?

Matthias Baumgartner [00:11:27]

Die Risiken sind nicht so grof3 im Sinne, dass man diese Kinder schddigt. Wir haben die Zahl von
dreihundert gehort und ein kleinster Bruchteil dieser dreihundert Kinder braucht wirklich Vitamin
B12 und wird wirklich einen Intelligenzschaden nach sich ziehen, wenn sie nicht behandelt
werden. Wir wissen — und diese Zahl kennen wir nicht, wie viele das sind, aber das werden weit
unter zehn Prozent sein. Und von dem her screent man tber. Man verdngstigt tiber dreihundert
Familien mit einem positiven Screening und therapiert sie, um einen sehr kleinen Anteil an Kindern
dann wirklich damit ein Benefit zu machen. Das ist die Kritik, die man da anbringen kann an dieses
Screening, die grundsatzliche.

Moderatorin [00:12:25]

Okay, die Behandlung an sich hat aber auch mégliche ...?

Matthias Baumgartner [00:12:29]

Nein. Die Behandlung mit Vitamin B12 ist harmlos, wirklich harmlos.

Vassiliki Konstantopoulou [00:12:34]

Genau.

Moderatorin [00:12:35]

Gut, dann bleiben wir aber gleich bei lhnen, Herr Baumgartner in der Schweiz. Die Schweiz screent
auf deutlich weniger Erkrankungen als die Nachbarldander. Warum werden so viel weniger
Erkrankungen untersucht in der Schweiz? Woran liegt das?

Matthias Baumgartner [00:12:49]

Weil wir zurlickhaltender sind. Wir wollen wirklich nur das einfiihren ins Screening, dass die
Kriterien, die eingangs von Herrn Schaaf erwdhnt wurden, sehr gut erfiillen. Eben zum Beispiel eine
wirklich gute Behandlung, einen guten Test. Und das ist beim Vitamin B12, der Test ist nicht so



sensitiv, — wir erfassen zu viele. Wenn wir einmal screenen und einen positiven Test haben, dann
ist es viel schwieriger zu sagen, wir behandeln nicht, als dass wir sagen, wir geben einfach. Dann
sagen wir, jetzt haben wir es gefunden, jetzt missen wir es auch behandeln. Das ist haufig das, was
passiert. Und in der Schweiz sind wir einfach weniger, wir wollen wirklich nur das einschliefen, wo
wir einen extrem guten Test haben, einen extrem sensitiven und spezifischen Test. Wir wollen
mdglichst wenig falsch positive und wir wollen eine wirklich eine Behandlung haben. Und von dem
her sind wir da zurickhaltend, méchten aber auch mehr einfiihren. Also jetzt zum Beispiel die
Homocysteinurie sollte man unbedingt einfiihren. Bei uns ist der Prozess noch nicht so weit. Aber
das ist etwas, was ich auch sehr befiirworte, dass man das einfiihrt. Bei Vitamin B12 bin ich ein
bisschen weniger sicher, obschon B12 ist mein Steckenpferd. Also ich forsche sehr viel dariiber. Ich
finde das mega spannend und ich weiB} die Auswirkungen. Wir haben auch solche Kinder, die von
Mittern mit einem B12-Mangel, Veganern oder einer Perniziosa, die wirklich schlecht
rausgekommen sind, die man zu spat entdeckt hat. Und fiir diese kann man schon sagen, fiir diese
lohnt sich das, dass man die dreihundert screent und dann diese zwei, drei pro Jahr, vielleicht
sind's fiinf, vielleicht sind's zehn pro Jahr, die wirklich so schwer sind und verpasst werden, dass
sie einen Schaden davonziehen. Das ist immer die Frage, wo und wie will man da eingreifen.

Moderatorin [00:14:48]

Ja, eine kurze Zwischenfrage einer Journalistin hier schon, die, fragt, um welche Studie es sich
genau handelt. Also vielleicht kdnnten Sie kurz sagen, in welchem Journal, in welchem Jahr,
vielleicht mit welchem Erstautor die Studie erschienen ist, damit mein Kollege sie raussuchen und
in den Chat posten kann.

Vassiliki Konstantopoulou [00:15:10]

Ja, ich hab diese Studie tatsdchlich, hier aufgeschrieben. Ah, nein, die habe ich nicht. Das ist
Kndpfli, zwanzig dreiundzwanzig. Tut mir leid. Wir miissen das jetzt gerade eruieren. Wir kdnnen's
ja nach, schicken

Moderatorin [00:15:28]

Ja, kdnnen Sie nach —reichen wir nach.... Alles gut. He — Herr Schaaf

Christian Schaaf [00:15:35]

Ja, eine relevante Studie ist sicherlich die Studie von Frau Gramer, mit dem Senior Autor Hoffman
aus dem Jahr 2020 im Journal of Pediatrics.

Moderatorin [00:15:44]

Vielen Dank. Super. Ja, Frau Winkler, ich méchte zu Ihnen kommen. Um die Abwagung haben wir
gerade schon gehdrt. MIt den Abwéagungen zum Neugeborenenscreening beschéaftigen Sie sich
auch sehr mit dem Potenzial, aber auch den Risiken jetzt vor allem mit Blick auch in die Zukunft
zum Neugeborenenscreening, also zum genomischen Neugeborenenscreening. Also, technisch
kdnnen wir das Erbgut von Babys sequenzieren. Wir kdnnen super viele mogliche Erkrankungen
identifizieren, aber genau, die Abwdgung, was kann und was méchte man und was ist sinnvoll,
tatsdchlich zu untersuchen, damit setzen sie sich auseinander. Ich wiirde mich freuen, von ihnen zu
héren, welche Uberlegungen sie da gegeniiber stellen.



Eva Winkler [00:16:28]

Ja, sehr gerne. Das ist im Grunde ein Forschungsprojekt in Vorbereitung eines genomischen
Neugeborenen-Screening-Programms, wenn man das denn wollte und stellt sozusagen die
ethische, medizinische, rechtlichen Rahmenbedingungen und auch die sozialen Implikationen der
Aufklarung der Eltern und das Gesamtpaket sozusagen unter die Lupe oder wir haben das unter die
Lupe genommen und das ist deshalb ein bisschen eine artifizielle Situation, weil wir jetzt schon
gesehen haben, das derzeitige Neugeborenenscreening hat sich ja historisch entwickelt und in den
verschiedenen Landern auch praktisch in den Diskussionen entwickelt. Und wir sind jetzt praktisch
in eine Situation gegangen, wo wir gesagt haben, wir iberlegen uns vorher die Kriterien und dann
erst erstellen wir die Liste der Erkrankungen. Und das macht es notwendig, sehr explizit Gber diese
Abwagungsentscheidungen zu diskutieren. Und das war ein groBes Team, wo praktisch die
Expertise jetzt nicht nur aus der Ethik, sondern vor allem aus der Humangenetik und der Padiatrie
und denen, die Erfahrungen mit dem Neugeborenenscreening haben, zusammengekommen ist.
Und da wird es einfach deutlich, dass die Abwéagung, was man fir einen Krankheitsgenpaar auf die
Liste nimmt, sehr stark von den Dingen, die jetzt schon durchgeschieden sind in der Diskussion,
abhdngt. Also wie stark ist zum Beispiel der Vorhersagewert, also wie hdufig wird wirklich dann
auch jemand erkranken, der den Gendefekt hat? Also wie grof ist da die Penetranz? Und da haben
wir gesagt, das muss ja sehr hoch sein. Es kann nicht sein, dass wir was auf die Liste nehmen und
dann wird man mal krank oder wird man nicht. Also das ist zum Beispiel ein wichtiges Kriterium,
die Schwere der Erkrankung. Wenn man damit eigentlich ganz gut leben kann, sagen wir mal
Kurzsichtigkeit oder so, wiirde man dann die ganzen Babys screenen? Es muss was sein, was
wirklich die Lebenszeit verkirzt und eine hohe Krankheitslast hat. Und es muss was sein, was wir
auch behandeln kénnen, dass wir nicht unnétig beunruhigen und dann eigentlich den Lauf der
Dinge nicht beeintréchtigen kénnen. Das sind so klinische Kriterien. Wir haben dann auch
diagnostische Kriterien, wie valide und robust ist die Diagnostik und eben die therapeutischen
[Moglichkeiten], dass man da auch was anbieten kann und nicht einfach nur eine Prognose abgibt.
Das ist sozusagen das Paket dieser Auswahlkriterien fiir die Erkrankungen. Und dann gibt es noch
mal eine ganze Reihe Dinge, die man sich tiberlegen muss, wenn man dann in Richtung Screening
denkt: die Aufkldrung der Eltern, dass das informiert ist, dass man es auch trennt vielleicht von
dem jetzigen Neugeborenenscreening, damit die beiden Dinge sich nicht gegenseitig
korrumpieren sozusagen und dass man da eine gute Qualitatssicherung hat. Also in dem Moment,
wo man so in die 6ffentliche Gesundheit public health geht, kommt dann noch mal eine ganze
Reihe wichtiger Dinge, die man aber jetzt einfach schon lber die Jahre aus dem
Neugeborenenscreening gelernt hat, hinzu. Es geht nicht nur um die Listen von Erkrankungen,
sondern eben auch dann um die Umsetzung. Das sozusagen mal so als Portrat und wir kénnen ja
dann in die einzelnen Kriterien vielleicht noch reingehen, weil das dann davon auch abhangt, was
da die Schwerpunkte sind.

Moderatorin [00:19:59]

Herr Baumgartner, Sie wollten was erganzen.

Matthias Baumgartner [00:20:01]

Ich wollte ergdnzend bei der Therapie. Wir miissen auch sehr genau wissen, welche Patienten mit
dieser Krankheit wir wirklich behandeln miissen. Weil das ist ja nicht schwarz-weil}, sondern das ist
ein Kontinuum und Schweregrad und gewisse muss man nicht behandeln. Aber bei vielen dieser
seltenen, das sind alles seltene Krankheiten, wissen wir gar nicht, kennen wir den natirlichen
Verlauf gar nicht. Also wir wissen gar nicht recht, welche wir behandeln méchten. Da ist auch
wieder die Gefahr, dass wir einmal stempeln und dann einfach alle durchbehandelt werden. Und
da muss man sich iberlegen, will man das oder will man das nicht?



Eva Winkler [00:20:37]

Deshalb hatten wir, das wére jetzt so ein gutes Beispiel fiir praktischen Rahmenkriterium, dass man
die Erfahrung macht. Bisher hat man eine Erkrankung noch nicht im Screening. Dann fallen
natirlich nur diejenigen auf, die die ganz schweren Verldufe haben. Wenn man das jetzt auf eine
Screening-Liste, wo man breit schaut, nimmt, dann erst findet man die ganzen inapparenten und
schwécheren Verldufe, die vorher gar nicht als solche aufgefallen waren. Und da man aus dieser
Lernkurve nicht rauskommt, die eigentlich was Gutes ist, ist es eben wichtig, so ein Programm so
aufzusetzen, dass das ein lernendes System ist. Also dass man dann auch sagt: "Bestimmte
Erkrankungen, da haben wir jetzt gesehen, ganz liberwiegend gibt es auch nur attenuierte
Varianten, gar nichts zu Schlimme." Das wiirde man dann eingrenzen. Und dass das nicht in Stein
gemeiBelt ist und dann muss man damit leben, sondern das ist das Schéne am genomischen
Neugeborenenscreening, man kann praktisch Erkrankungen auf die Liste nehmen oder verblinden,
je nachdem, wie man die Filter setzt.

Moderatorin [00:21:42]

Ich méchte einmal kurz einen Aufruf machen an die Journalistinnen, die hier teilnehmen. Stellen
Sie lhre Fragen. Jetzt ist lhre Chance, hier die Zeit zu nutzen und lhre Fragen an die Expert:innen zu
stellen. Aber ich gebe gerne noch mal kurz ab an Herrn Baumgartner und dann ...

Matthias Baumgartner [00:21:58]

Genau. Frau Winkler, ich nehme das gerne auf und bringe noch mal ein Argument, warum die
Schweiz eher zuriickhaltend ist, solche Studien zu machen. Wir sagen uns einfach, wir sind so klein
in unserem Land, dass wir diese Erfahrungswerte nur mit Studien in unserem Land gar nie
erreichen werden und wir uns deshalb darauf verlassen, sehr dankbar sind, dass diese Studien im
Ausland gemacht sind und so lange warten, bis wir die Erkenntnis haben, wie ist es sinnvoll und
wie nicht. Wir kdnnen die Daten selber gar nicht erheben mit der kleinen Geburtenzahl, die sehr
shnlich ist wie in Osterreich.

Moderatorin [00:22:35]

Also wird ein genomisches neugeborenes Screening in der Schweiz oder dann in Osterreich gleich
zu lhnen, Frau Konstantopoulou, auch diskutiert bereits?

Vassiliki Konstantopoulou [00:22:46]

Natdirlich. Das wird schon sehr lange diskutiert und wir kooperieren schon mit mehreren Zentren,
sowohl in Wien als auch in Tirol, als auch in Salzburg. Wir sind zwar zustdndig fiir das biochemische
Neugeborenenscreening, aber es gibt genligend Spezialisten, Humangenetiker, die schon sehr weit
vorausschauen und vorausdenken und Plane entwickeln. Wir sehen auch, unsere Leiterin von der
Kinderheilkunde, die Frau Professor Greber-Platzer, ist auch in einem Gremium, wo das alles sehr
oft und sehr ausreichend diskutiert wird. Und so wie auch in Deutschland, wiirde ich jetzt sagen,
ich kenne die Kollegen von Heidelberg, dass sie dann einfach auch so Projekte vorbereiten, damit
das... Aber dazu méchte ich noch sagen, was noch wichtiger ist, dass man dann Kooperationen
macht. Weil nur in einem Land das zu bewerkstelligen, ist zu wenig gut und zu wenig effizient. Ich
finde es wichtig, dass die ganze DACH-Region miteinander kooperiert. Wir haben den Vorteil -
Schweiz, Osterreich —, dass wir jeweils ein Zentrum haben. In Deutschland ist es ein bisschen



schwieriger, weil es mehrere Zentren sind. Aber auch da, glaube ich, gibt es die Méglichkeit, gute
Kooperationen zu entwickeln und da gibt es auch schon diesbeziiglich Ansatze und Anfragen.

Eva Winkler [00:24:26]

Da gibt's eine ganze Reihe Studien. Also, auch in den USA sind mehrere grof3e Projekte. Die
pilotieren sozusagen das genomische Neugeborenenscreening. Und was ich so spannend fand, ist,
dass da auch mit dhnlichen [Kriterien wie] natiirlich Schwere der Erkrankungen, wir haben auch ein
Eintrittsalter bis zum Schulalter zum Beispiel festgelegt — also mit dhnlichen Kriterien. Aber
dennoch kamen sehr unterschiedliche Listen dann zusammen. Die Gruppe von Herrn Schaaf hat
auch noch mal das so ibereinandergelegt und obwohl da bis zu finfhundert Erkrankungslisten pro
Pilotstudie waren, war der Overlap gering: fiinfzig Krankheiten oder so etwas. Sodass das schon
noch mal interessant ist, sich, glaube ich, im Vorhinein zu verstandigen, was denn wirklich die
Kriterien sind, nach denen man Erkrankungen auswahlt, weil das natiirlich auch so ein bisschen
fachspezifisch ist, womit man arbeitet, wenn man jetzt erst mal einfach eine Liste zusammenstellt.
Also, deshalb finde ich, dass auch der Austausch Uber die Kriterien wichtig ist und das zu
harmonisieren, in diesen vielen verschiedenen Pilotprojekten, die momentan am Start oder schon
weiter fortgeschritten sind.

Moderatorin [00:25:42]

Herr Schaaf, Sie hatten sich gemeldet?

Christian Schaaf [00:25:44]

Ich glaube, in dem Kontext ist auch noch mal wichtig, fiir die Journalistinnen und Journalisten drauf
hinzuweisen, dass das genomische Neugeborenenscreening bislang in keinem Land der Welt zur
Regelversorgung gehort. Also wir bewegen uns hier aktuell nur im Bereich von wissenschaftlichen
Studien. Aber es gibt zahlreiche dieser Studien weltweit, mit unterschiedlichen Ansatzen,
unterschiedlichen Krankheitslisten. Und was besonders wichtig ist natirlich fiir uns, ist, dass wir
aus diesen Pilotprojekten und Studien jetzt lernen und dass wir uns vernetzen, so wie das auch
angeklungen ist. Es gibt unter anderem ein groRes internationales Konsortium, das sogenannte
ICoNS-Konsortium, International Consortium for Newborn Sequencing, wo die Studien[leiter:innen]
aus den ganzen verschiedenen Landern auch miteinander sprechen, sich austauschen und auch
einmal im Jahr bei einer Konferenz dieser ICONS-Gruppe zusammenkommen. Und ich glaub, da
kénnen wir sehr viel rausziehen, in Bezug auf die mogliche Umsetzung der Erkenntnisse dieser
Programme dann in unseren Gesundheitssystemen. Es wére natirlich schén und erstrebenswert,
dass wir auf internationaler Ebene oder auf europdischer Ebene hier tatsachlich zu einem Konsens
kommen. Aufgrund der unterschiedlichen Gegebenheiten, bin ich mir nicht sicher, ob wir an diesen
Punkt kommen kénnen. Aber eine weitgehende Harmonisierung ware doch zumindest innerhalb
der EU auch erstrebenswert.

Moderatorin [00:27:30]

Frau Konstantopoulou, Sie hatten auch noch mal die Hand gehoben.

Vassiliki Konstantopoulou [00:27:32]

Ich wollte nur sagen, das ist das eine. Ich bin total begeistert. Harmonisierung fiir alle ware perfekt.
Aber meiner Meinung nach ist es noch nicht klar, was die verschiedenen Varianten, die wir jetzt



schon kennen, ausrichten kénnen bei den verschiedenen Krankheiten. Das hat die Frau Professor
Winkler auch gesagt. Wir wissen noch nicht, ob bestimmte Variantenkonstellationen zu einem
Krankheitsausbruch zum Beispiel jemals fiihren wiirden. Es ist tatsachlich so, dass wir noch nicht
sehr viel wissen und aus diesem Grund wird es ein bisschen dauern, bis man dann alles festlegen
kann. Und deshalb ist es wichtig, dass man diese Forschungsprojekte vorantreibt und dass die
Kooperationen entstehen. Und wir wissen auch, dass es in England, oder in Grofbritannien dieses
grofle Projekt gibt mit den dreihundert Krankheiten, die gescreent werden genetisch, wo wir noch
nicht genau wissen, was herausgekommen ist oder daran noch gearbeitet wird, um die
Erkenntnisse darstellen zu kénnen. Ich finde, man soll schon euphorisch sein und zum Teil aber
auch kritisch, um nicht zu viel Unsicherheit zu verbreiten, auch bei den Menschen, die das nicht
verstehen kdnnen und Angst haben, ihr Genom preiszugeben. Oder es gibt so viele Gesetze oder
Rechte. Recht auf Nichtwissen und Angst vor "Vielleicht werde ich dann irgendwann krank werden.
" Und das kann man auch nicht immer wissen, wenn man ein Neugeborenes entdeckt.

Moderatorin [00:29:17]

Ich mochte jetzt zu ein paar Fragen kommen, die hier uns reingespielt wurden. Die erste: Ware es
sinnvoll, Neugeborene auch gleich auf Gerinnungsstérungen zu testen, zum Beispiel auf
Hamophilie, entweder funktional oder genetisch. Herr Schaaf, konnen Sie dazu was sagen?

Christian Schaaf [00:29:38]

Das ist eine sehr interessante Frage, an der sich, glaube ich, auch einige der Herausforderungen
schon ganz gut illustrieren lassen. Wenn wir die Kriterien, die jetzt genannt wurden, hier fir die
Hamophilie ansetzen wiirden, dann ist es zum einen eine Erkrankung. Himophilie ist eine
angeborene Neigung zu Blutungen. Es ist eine Erkrankung, die mittlerweile behandelbar ist, recht
gut behandelbar ist, die auch durch gezielte Methoden detektierbar ist, auch in
prasymptomatischen Kindern. Wir haben hier einige Kriterien erfillt. Eine Herausforderung bei der
Hamophilie wére, dass sie noch mal spezifische methodische Ansdtze brduchte. Es misste der Test
hinzugefiigt werden zum reguldren Neugeborenenscreening. Das heifl}t, wir brduchten hier eine
Testentwicklung und auch eine Untersuchung beziiglich der Sensitivitdt und Spezifitdt dieses
Tests. Und eine Frage, die bei der Himophilie sicherlich relevant wdre, ist die Frage, wann kdnnte
dann behandelt werden und kénnte durch die Behandlung zu dem Zeitpunkt, wo dann das
Neugeborenenscreening positiv ist, dann auch der Krankheitsverlauf der Kinder in der Gesamtheit
so glinstig beeinflusst werden, dass man mit statistischer Signifikanz sagen kann, das
Neugeborenenscreening fiihrt zu verbesserten Outcomes. In der Regel ist es bei der Hdmophilie so,
dass im Rahmen von Bagatellverletzungen und die dadurch entstehenden Hadmatome die
Erkrankung dann erkannt wird, und dann die Kinder rechtzeitig vor lebensbedrohlichen Blutungen
auch der Therapie zugefiihrt werden kdnnen. Es gibt einige Kinder mit Hdmophilie, die schon zum
Zeitpunkt der Geburt durch den Geburtsprozess lebensgefahrliche Verletzungen und Blutungen
erfahren. Die wiirde man aber auch durch das Neugeborenenscreening nicht rechtzeitig finden,
weil dafir ware das Neugeborenenscreening schon wieder zu spat. Wir sehen, es gibt auf viele
dieser Fragen beziiglich Krankheiten, moglichen Zielkrankheiten, keine eindimensionalen und
einfachen Antworten — wie so oft in der Medizin ist es nicht schwarz oder weiR. Und das wére ein
sehr gutes Beispiel, wo der G-BA in Deutschland in einem sehr intensiven Prozess das bewerten
misste, ob es fiir diese Krankheit wirklich sinnvoll ist, sie aufzunehmen ins
Neugeborenenscreening.



Moderatorin [00:32:21]

Hier kommt noch eine Frage zu der méglichen Ubertherapie. Wir haben da vorhin schon driiber
gesprochen, bei B12. Da wird gefragt, ob man da noch mal ein anderes Beispiel nennen kann. Und
die Frage, was an einer Ubertherapie so schlimm eigentlich daran ist, wenn man jetzt zum Beispiel
ein Kind B12 gibt, obwohl es gar nicht das so unbedingt braucht. Genau, wo kénnten Probleme
auftreten, wenn man nur einen leichteren Verlauf einer Krankheit findet? Gibt es da weitere
Beispiele?

Vassiliki Konstantopoulou [00:32:52]

Ich kann gerne was dazu sagen. Bei Vitamin B12-Mangel, noch mal, das ist eine Kondition, die man
entdeckt und wir haben bestimmte Kriterien und wenn die Kriterien erfillt werden, dann sagen
wir: ,Okay, eine Therapie ist notwendig". Ware entweder eine orale Substitution von Vitamin B12
oder eine intramuskuldre Substitution von Vitamin B12 und eine natirlich intravendése ist auch
mdglich. Das ware vielleicht auch noch ein bisschen ein Schritt weiter als eine harmlose orale
Substitutions-Therapie. Wenn man jetzt ein Kind mit Vitamin B12 behandeln wiirde, das nicht
unbedingt strikt diese Voraussetzung erfillt, wiirde jetzt nichts passieren. Es wiirde jetzt keinen
Schaden davon bekommen, auBRer dass es natirlich iatrogen (durch einen Arzt verursacht; Anm. d.
Red.) in der Ambulanz ist und behandelt wird und das vielleicht alles nicht n6tig gewesen wére —in
diesem Kontext. Andere Krankheiten sind aber natirlich sehr wichtig. Es gibt da auch
Voraussetzungen, Konditionen und Leitlinien und Empfehlungen, wie man dann eine Krankheit
behandelt. Und das ist, da gibt es meines Wissens keine Ubertherapie. Man kann diskutieren
natirlich Giber die Alternativ-Therapieméglichkeiten, die es gibt, aber es gibt keine Ubertherapie.
Das ist meine Meinung dazu.

Moderatorin [00:34:30]

Gibt es denn da noch andere Beispiele? Herr Baumgartner, ich weiB, Sie sind da auch ein bisschen
zuriickhaltender, warum man vielleicht manche Krankheiten gar nicht entdecken will, weil ihr
Einfluss dann doch nicht so signifikant ist und eine Therapie vielleicht gar nicht unbedingt nétig
wdre. Welche moglichen Risiken bringt so eine Entdeckung dann mit sich?

Matthias Baumgartner [00:34:47]

Wie das Frau Winkler bereits gesagt hat, mit dem Screening findet man immer viel mehr Félle, als
man vorher symptomatische Fdlle hatte. Das heilt, es gibt unweigerlich Kinder, die man in einem
Screening... Ein Beispiel ist zum Beispiel der MCAD-Mangel. Der wurde Anfang der zweitausender
Jahre eingefiihrt in vielen Landern, auch in der Schweiz. Da hat man sich dafiir entschieden, weil
die Auswirkung ist todlich bei einem Teil der Patienten. Die sterben bei der ersten Manifestation
dieser Krankheit und die Therapie ist einfach und gut durchfiihrbar. Aber man hat dann auch
festgestellt mit der Einfihrung dieses Screenings, dass man plétzlich viel, viel mehr solche
Patienten hatte. Wir hatten auch Familien, da gab es dltere Geschwister, die waren nie erkrankt, die
hatten die Krankheit aber auch. Das heiflt, man erfasst immer mehr Kinder, die dann die Krankheit
haben und regelmaRig in die Verlaufskontrolle in die Ambulanz kommen miissen. Firs Leben eine
Diagnose haben, die sie quasi dann je nachdem auch eine Therapie dazu gibt. Jetzt bei diesen
Kindern ist es in der Regel nicht so eine starke, nicht eine verriickte Therapie. Darum hat man das
auch eingefiihrt. Aber das Beispiel ist einfach, dass man zu wenig genau versteht, welche man
wirklich behandeln muss und welche man wirklich in der Klinik sehen muss. Und jede
Medikalisierung einer Person ist ein Eingriff in sein Leben, fiir ein Leben lang. Das sind genetische
Krankheiten und das muss man abwdgen. Und ich méchte auch noch hinzufiigen, dass diese
Diskussion dieses Screenings oder nein, das ist keine Diskussion, die nur die Spezialisten fiihren
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sollten, wie wir. Das ist eine Diskussion, die in der Bevdlkerung gefiihrt werden muss. Eben. In
Deutschland gibt es diesen bundesweiten Ausschuss und ich weil} nicht, wie breit der ist, aber es
braucht eine breite Abstiitzung in der Bevdlkerung, die es in der Schweiz eben iberhaupt nicht
gibt. Das ist vielleicht auch mit ein Grund, der fehlt uns. Wir haben einen Prozess zwar, es istim
Gesetz fiir genetische Untersuchungen festgelegt, wie das in der Schweiz laufen soll, aber es ist
sehr, sehr einfach gehalten, wer das noch iiberpriifen muss, was dann durchgeht.

Moderatorin [00:37:12]

Herr Baumgartner, wenn wir gerade bei lhnen sind. Eine Schweizer Kollegin oder Journalistin fragt
Sie auch direkt, ob Sie sich vorstellen kénnten, fiir die genomische Forschung mit anderen Léndern
wie zum Beispiel Osterreich zu kooperieren.

Matthias Baumgartner [00:37:27]

Natdirlich. Also wir wiirden in einer groRen Studie mitmachen, absolut. Osterreich ist vielleicht
nicht das gute Beispiel, weil Osterreich ist auch klein. Wenn schon in einem gréReren Konsortium.
Weil die achtzigtausend dazu, die machen den Braten noch nicht weil.

Moderatorin [00:37:46]

Eine weitere Frage geht direkt an Sie, Frau Konstantopoulou. Bei all den offenen Fragen und
Hirden beim Thema Gesamtgenomsequenzierung, warum berwiegen Ihrer Meinung nach
dennoch die Potenziale?

Vassiliki Konstantopoulou [00:38:02]

Das Ziel des Neugeborenscreenings ist Friihdiagnose, Friihbehandlung, gutes Outcome, so gut wie
mdoglich, altersentsprechendes, gutes Outcome auch der Familie. Und wenn man natiirlich auch
seltene Krankheiten auRerhalb der Panels, die wir jetzt haben, dazu addiert, dann hat man auch die
Mbglichkeit, schneller eine Diagnose zu stellen bei Krankheiten, wo man vielleicht nie daran
denken wiirde, wenn die Kinder oder die Erwachsenen sich beim normalen Hausarzt oder
Kinderarzt oder was auch Internisten vorstellen wiirden. Also es ist schwierig, eine seltene
Krankheit zu diagnostizieren. Da hdtten wir doch dann durch diese MalRnahme einen schnelleren
Zugang zu addquaten Therapien, wenn es die gibt. Aber natiirlich setzt das voraus, dass die
Kriterien fir dieses Panel des genetischen Neugeborenscreenings erfiillt werden, die dann gesetzt
werden und entschieden werden.

Moderatorin [00:39:19]
Herr Schaaf.

Christian Schaaf [00:39:21]

Im Endeffekt kann die Antwort auf Ihre Frage ganz einfach sein. Wenn wir uns, anschauen, was das
Neugeborenenscreening in den letzten Jahrzehnten hat bewirken kénnen. Das
Neugeborenenscreening in unseren, industrialisierten Landern ist wahrscheinlich die
erfolgreichste MaBnahme der Sekundarprédvention. Und wir haben hier Tausende und
Abertausende von Leben gerettet und Zehntausende, Hunderttausende von Lebensverlaufen
positiv beeinflusst von Personen, die, wenn sie nicht erkannt worden wéren, mit ihrer Krankheit,
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schwerst, behindert, gewesen wéren und die jetzt ganz andere Lebensperspektiven haben, die,
erfolgreich, und gesund ihr Leben leben, studieren, im Berufsleben sind, Familien griinden. Ich
glaube, das ist die einfache Antwort auf eine sehr komplexe Frage. Die nimmt aber natirlich nicht
die Komplexitdt aus dem System, dass wir grundsétzlich und sehr sorgféltig abwagen miissen, fir
jede einzelne Krankheit, ob es denn auch fir die dann tatsdchlich Sinn macht. Und die uns auch
nicht die Last abnehmen, dass wir, insgesamt, beziiglich des Systems, der Verwertung der Daten
natirlich auch Sorgfalt walten lassen miissen, damit, da kein Missbrauch getrieben wird.

Moderatorin [00:40:51]

Ich hab hier, jetzt noch eine Frage. Ich bin mir nicht ganz sicher, ob Sie die gut beantworten
kdnnen, aber ich stelle Sie trotzdem gerne mal. Und zwar fragt der Kollege: "Haben die
Neugeborenenscreenings Auswirkungen auf die Vorsorgeuntersuchung U1 bis U6?" Ich weil} auch
nicht genau, ob das in Osterreich und Schweiz auch ist, diese Neugeb - also diese Untersuchung in
den ersten Lebensjahren. "Und machen die Neugeborenenscreenings Teile dieser Untersuchung
Uberflissig, beziehungsweise haben junge Eltern das Gefiihl, dass es das Uberflissig machen
kénnte und gehen deswegen seltener zur Vorsorgeuntersuchung?", ich sehe da Kopfschitteln und
ganz viele Reaktionen von Herrn Schaaf, Herrn Baumgartner, gerne. Herr Schaaf, sagen Sie gerne
was dazu.

Christian Schaaf [00:41:29]

Also das Neugeborenenscreening macht die U-Untersuchungen nicht hinfallig. Also wir sprechen
dann Uber - also U1 ist direkt nach der Geburt — iber U2, und fortlaufende. Die werden dadurch
nicht hinfallig. Ich glaube, es gibt auch keine Studien dahingehend, dass diese U-Untersuchungen
wegen des Neugeborenenscreenings weniger wahrgenommen werden. Wir miissen das auch,
glaube ich, allein schon zahlenmiRig so ein bisschen in Kontext setzen. Etwa zwei Prozent der
Kinder, die geboren werden, haben schwere Fehlbildungen oder Entwicklungsstérungen, also jedes
finfzigste Kind. Im Neugeborenenscreening, wird nur etwa jedes tausendste Kind positiv
gescreent. Also wir bekommen aktuell mit dem Neugeborenenscreening wirklich nur einen Blick
auf ein ganz kleinen Teilbereich der méglichen angeborenen Erkrankungen. Also allein deshalb
schon, sind die U-Untersuchungen natiirlich nicht hinféllig. Was man in dem Kontext auch
erwdhnen sollte, ist, dass das Neugeborenenscreening sehr groRen Zuspruch hat, weit Gber
neunundneunzig Prozent der Kinder dem Neugeborenenscreening zugefiihrt werden und die
Rickmeldung an die Eltern nur dann erfolgt, wenn das Kind positiv gescreent wurde. Also es gibt
keinen Brief, der den Eltern geschickt wird, dass das Kind negativ gescreent wurde, was
moglicherweise dann zur Konsequenz haben kdnnte, dass die Eltern sich in falscher Sicherheit
wagen.

Moderatorin [00:43:02]

Da wir jetzt so lang — Herr Baumgartner noch schnell.

Matthias Baumgartner [00:43:06]

Nur da noch anfiigen: Eben, es ist eine Erfolgsgeschichte. Es hat eine extrem hohe Zuspruchrate.
Die wollen wir nicht gefdhrden. Also wir wollen mit der Einfiihrung eines genomischen Screenings,
das miissen wir so sorgféltig machen, dass die Leute weiterhin einen so grofRen Zuspruch machen.
Sonst machen wir retour, weil die Krankheiten, die man am besten behandeln kann, wie die
Hyperthyreose. Wenn wir da Kinder nicht mehr screenen, dann haben wir wieder schwere Fille, die
schwer behindert sind, weil man sie nicht erwischt hat im Screening.
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Moderatorin [00:43:45]

Da wir nur noch ein paar Minuten haben, mdchte ich jetzt noch ein bisschen in die Zukunft gucken.
Eine Frage, Frau Winkler, die hier kam. Wann kénnte es denn so weit sein, dass eine
Genomsequenzierung tatsdchlich flaichendeckend in der DACH-Region angewendet werden
kénnte? Oder ist das Gberhaupt zu erwarten?

Eva Winkler [00:43:58]

Also ich denke, es sind da schon noch Schritte vorher notwendig. Also wir haben jetzt mit der Liste
angefangen, also mit den Kriterien fir die Liste. Das miisste dann pilotiert werden. Herr Schaaf
sagte schon, das sind momentan alles Pilotstudien. Wir hatten in unserer Studie auch die Kriterien
schon fir praktisch ein Ausrollen eines solchen Programms mitgedacht, aber auch das wird nicht
einfach beschlossen [und] wird nicht gleich bevolkerungsweit gemacht, sondern muss pilotiert
werden. Und es wird sicher noch Berechnungen geben missen, was die Kosteneffizienz angeht.
Das ist natiirlich fir die Finanzierung dann eine wichtige Information. Also man findet viel, weil es
viele Krankheiten sind, viele Kinder mit sehr seltenen Erkrankungen. Wie haufig sind die dann
wirklich und wie balanciert sich das sozusagen mit dem grofRen Nutzen fiir die sehr wenigen aus
gegeniliber dem zusétzlichen Aufwand einer Ausweitung auf eine genomische Sequenzierung und
dem zusdtzlichen Aufkldrungsaufwand fiir die Eltern, weil das doch noch mal was anderes ist, ob
man jetzt fiir sechzehn, neunzehn oder fir mehrere hundert Erkrankungen screent. Also ich kann
da jetzt schlecht eine Zahl dran machen, so ein educated guess. Es ware aber sicher, dass es dafir
noch fiinf bis zehn Jahre braucht, aber da kdnnen wir mal die Runde machen.

Moderatorin [00:45:36]

Und wenn man jetzt die genetische Untersuchung macht, kdnnte man denn dann vielleicht auf
einige Untersuchungen, die jetzt anders durch Labortests durchgefiihrt werden, ersetzen? Herr
Schaaf?

Christian Schaaf [00:45:51]

Es ist zurzeit iberhaupt nicht die Absicht, das aktuell etablierte Neugeborenenscreening zu
ersetzen, denn die Sensitivitdt und Spezifitat der aktuellen Tests ist wirklich herausragend. Ich
personlich gehe tatsachlich davon aus, dass Uber kurz oder lang das genomische
Neugeborenenscreening kommen wird. Also fiir mich und viele auch in der internationalen
Community ist es, glaube ich, eher die Frage des Wie und Wann als die Frage des Ob. Aber es ist
ganz klar, dass das genomische oder genetische Screening und das biochemische oder durch
andere Verfahren etablierte Screening lber lange Zeit erst mal parallel laufen werden. Es kann
natirlich sein, dass irgendwann technologisch wir so weit sind, dass manche Dinge auch redundant
werden, aber nicht in absehbarer Zeit.

Moderatorin [00:46:46]

Und jetzt gibt es mit Blick in die Zukunft nicht nur das genomische Screening, sondern es wird auch
noch untersucht, ob andere Indikationen, Krankheiten vielleicht ins Neugeborenenscreening
aufgenommen werden kdnnen, so wie Diabetes Typ I. Bin ich da richtig bei lhnen, Frau
Konstantopoulou, dass Sie das derzeit auch untersuchen?
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Vassiliki Konstantopoulou [00:47:05]

Ja, wir nehmen dieses Pilotprojekt war. Wir sind unterstiitzend bei diesem Projekt. Seit ungefdhr
einem halbem Jahr ist das Projekt angelaufen in Kooperation mit Miinchen. Mein Kollege, der
technische Leiter der Dozent Maximilian Zeyda hat sich vorrangig darum gekiimmert, dass dieses
Frederlk-Projekt weitergeht. Das Ziel ist natiirlich, so friih wie moglich Risikofaktoren zu
entdecken, die dann vorbeugen und zu einer frihen Diagnose eines Prddiabetes fiihren wiirde. Es
ist nicht so, dass das in das klassische Neugeborenenscreening aufgenommen wird. Das ist nur ein
Pilotprojekt, das wir unterstiitzen.

Moderatorin [00:48:19]

Und noch mal die Frage in die Runde: Gibt es denn derzeit auch noch andere Studien, die laufen,
um das Neugeborenenscreening, so wie wir es jetzt haben, zu erweitern?

Vassiliki Konstantopoulou [00:48:27]

Es gibt ein Pilotprojekt in Kooperation mit einem auswartigen Labor und mit Deutschland. Es geht
um eine lysosomale Speicherkrankheit. Das Pilotprojekt lauft Gber drei Jahre. Anlass dazu war die
Entwicklung einer genetischen Therapie, also einer Gentherapie, die sehr effizient ist, wenn sie in
den ersten Lebenswochen verabreicht wird, sodass die Kinder sich normal entwickeln. Es gibt
Beispiele aus GroBbritannien, wo Kinder wirklich normale Entwicklung nach der Gentherapie
zeigen.

Moderatorin [00:49:22]

Wunderbar. Wenn es da keine weiteren Ergdnzungen gibt, dann mit Blick auf die Uhr muss ich dann
auch sagen, dass wir auch schon durch sind. Ich bedanke mich ganz herzlich bei den Expert:innen,
dass sie hier die Fragen beantwortet haben und so viele Einblicke gegeben haben in das
Neugeborenenscreening jetzt aber auch vor allem in der Zukunft. Ich denke, das wird nicht das
letzte Mal sein, dass wir dariiber gesprochen haben. Auch gerade bei dem genomischen Screening
gibt es noch sehr viele Aspekte, die hier heute nicht direkt besprochen werden konnten und Gber
die es sich lohnt, noch mal zu diskutieren. Ich danke auch den teilnehmenden Journalist:innen fiir
ihre Fragen. Das Video werden wir, also den Mitschnitt des Briefings, werden wir in ungefahr zwei
Stunden bei uns auf der Webseite haben. Ein maschinelles Transkript kénnen Sie bei uns in der
Redaktion anfragen und ein redigiertes Transkript wird dann wahrscheinlich morgen auch
verfiigbar sein. Ich danke lhnen allen fiir Ihre Teilnahme und wiinsche lhnen noch einen schénen
Tag und noch weiterhin einen schénen Urlaub. Vielen Dank. Auf Wiedersehen.
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