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Symptome auftreten. g

Seltene Erkrankungen sind haufig mit einem langen Leidensweg verbunden Vo N N E U G E BO RE N E N

und werden oft erst in einem fortgeschrittenen Stadium diagnostiziert. Eine os

friihe Diagnose sowie die Anbindung an spezialisierte Referenzzentren er- FUR WEITERE INFORMATIONEN

moglichen eine Behandlung nach dem neuesten medizinischen Stand und . ) ) .

kénnen den Krankheitsverlauf positiv beeinflussen. Besuchen Sie die Webseite des europdischen SCREEN4CARE Projekts oder EIN NEUER ANSATZ ZUR FRUHERKENNUNG
. ) die sozialen Netzwerke. Bei Fragen konnen Sie uns auch gerne eine Email

Durch die Teilnahme an SCREEN4CARE: <chicken: SELTENER ERKRANKUNGEN

» ermoglichen Sie lhrem Kind eine kostenlose, umfassendere Untersuchung.
* unterstiitzen Sie den medizinischen Fortschritt im Kampf gegen seltene

&) : : .
Krankheiten. ® https://www.screen4care.eu

Die Blutentnahme aus der Ferse ist bereits Bestandteil des herkommlichen m zkj.screen4care@uniklinik-freiburg.de

Neugeborenen-Screenings. Das SCREEN4CARE Projekt erfordert lediglich
die Entnahme einiger zusatzlicher Tropfen Blut, wodurch fiir Ihr Kind kaum ® https://x.com/screenscare

ein zusatzliche Belastung entsteht. M https://www.linkedin.com/company/screen4care

Wie bei jeder genetischen Untersuchung konnen jedoch Befunde auftre-
ten, die nicht eindeutig zu interpretieren sind. In manchen Fallen lasst sich
nicht mit Sicherheit vorhersagen, ob, wann und in welcher Auspragung

eine Krankheit auftreten wird. Zudem kann es vorkommen, dass zwar eine
Diagnose gestellt wird, die empfohlene Therapie aber den Krankheitsverlauf
bei Ihrem Kind nicht wie erhofft beeinflusst.

@ https://www.youtube.com/channel/screen4care

Ein kurzes Erklarvideo und weitere Materialien
finden Sie liber folgenden QR-Code:

0450
l -‘1 ]ﬁ
WAS SIESONST NOCH WISSEN SOLLTEN: https://linktr.ee/screen4care

» Die Teilnahme ist freiwillig und nicht verpflichtend. Das Forschungsprojekt erfolgt in Kooperation mit:
Sie erfordert eine informierte, schriftliche Zustimmung.
Stadtisches Klinikum Karlsruhe C(-— SCHWARZWALD-BAAR KLINIKUM

e Die Teilnahme ist kostenlos.
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WAS IST DAS SCREEN4CARE PROJEKT? WAS SIND SELTENE GENETISCHE ERKRANKUNGEN? AUF WELCHE KRANKHEITEN WIRD UNTERSUCHT?

SCREEN4CARE ist ein europdisches Forschungs- Die meisten Babys werden gesund geboren! Es gibt jedoch seltene ange- Das Screening dient der Friiherkennung genetischer Erkrankungen, die meist vor
projekt, das von der Kinder- und Jugendklinik Q borene Erkrankungen, die genetischen Ursprungs sind und bei etwa 1 von dem zweiten Lebensjahr auftreten, schwerwiegend, aber behandelbar sind.
Freiburg in Zusammenarbeit mit verschiede- \ 2.000 Neugeborenen auftreten konnen. Derzeit sind mehr als 7.000 seltene Die untersuchten Genvarianten kénnen die Ursache fiir Erkrankungen aus ver-
nen Geburtskliniken durchgefiihrt wird. J Erkrankungen bekannt, von denen viele bereits im Sauglingsalter in Er- schiedenen medizinischen Bereichen sein, darunter:

Ziel des Projekts ist es, das herkdmmliche gﬂ?{ scheinung treten. Sie sind meist genetisch bedingt und oft schwerwiegend « Stoffwechselstérungen (metabolisches Spektrum)
Neugeborenen-Screening um mehr als 240 \ oder sogar lebensbedrohlich —insbesondere, wenn sie nicht friihzeitig diag- « Muskelerkrankungen (neuromuskulires Spektrum)

schwere, aber behandelbare Krankheiten nostiziert und behandelt werden. e Hormonstdrungen (endokrinologisches Spektrum)

zu erweitern, die in der friithen Kindheit auf- i Im Rahmen des SCREEN4CARE Projekts werden Gene auf Varianten unter-  Erkrankungen des Immunsystems (immunologisches Spektrum)

treten. Dadurch konnen diese seltenen Erkran- ..." -/_ sucht, die zu schweren, aber behandelbaren Erkrankungen fiihren kénnen. Eine vollstindige Liste der untersuchten Krankheiten finden Sie auf der Web-
kungen friihzeitig erkannt und behandelt werden il Die Liste dieser Gene wurde in Zusammenarbeit mit Spezialisten aus ver- site des Projekts.

— oft noch bevor erste Symptome auftreten. schiedenen Bereichen der padiatrischen Medizin zusammengestellt.

WIE LAUFT DAS PROJEKT AB?
WORUM GEHT ES BEI DEM PROJEKT? (1 3 @@

Aufklarung vor oder nach der Geburt (- “

Wenn Sie am SCREEN4CARE-Projekt teilnehmen,
WAS IST EIN NEUGEBORENEN-SCREENING? erhadlt Ihr Kind zusatzlich zum herkommlichen —
Neugeborenen-Screening ein genetisches \- Blutentnahme am 3. oder 4. Lebenstag
Um schwere aber behandelbare Erkrankungen Screening auf behandelbare Erkrankungen. zusammen mit herkdmmlichem Screening
Dabei kommt eine moderne Sequenzie-
rungstechnik der neuen Generation zum

friihzeitig zu erkennen, wird seit vielen Jahren
eine standardisierte Friiherkennungsunter-

suchung fiir alle Neugeborenen angeboten. Einsatz, die es ermdglicht, viele Gene, die A\ \ Ergebnismitteilung (nach 2-3 Monaten)
Fiir dieses Neugeborenen-Screening wer- mit verschiedenen Krankheiten in Verbindung =
den dem Kind innerhalb der ersten 48 bis stehen, in einer einzigen Analyse zu untersu- . @ . o @ .
72 Lebensstunden einige Tropfen Blut aus chen. Insgesamt umfasst die Analyse 245 Erkran- unauffalliges Ergebnis auffalliges Ergebnis
der Ferse entnommen, die iiblicherweise auf kungen, fiir die bereits zugelassene und verfiigbare
Stoffwechselstorungen untersucht werden. Therapien existieren. . @ . . @

o . . . . . . Bei klinischen Auffilligkeiten: Weiterbetreuung
Im Rahmen des SCREEN4CARE Forschungspro- Ziel ist es, eine mogliche Behandlung so friih wie moglich einzuleiten. Méglichkeit einer erweiterten durch Spezialisten
jekts ermoglicht ein genetisches Neugeborenen-Screening dariiber hinaus Dariiber hinaus wird Sauglingen, die beim genetischen Neugeborenen- genetischen Diagnostik
die Identifikation weiterer behandelbarer Erkrankungen. Dies geschieht Screening unauffallig getestet wurden, aber innerhalb ihres ersten Lebens-
durch die Analyse genetischer Veranderungen, die Krankheiten auslosen jahres Auffalligkeiten entwickeln, eine Ganzgenomsequenzierung angebo- 6
konnen. ten. Diese stellt die derzeit umfassendste verfiligbare genetische Analyse dar.

Online Fragebogen zur Studienteilnahme




