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Beginnend mit der Suche nach einer angeborenen Sto!-
wechselkrankheit, der Phenylketonurie, wurde das ÖNGS 
seit 1966 sukzessive erweitert. Aktuell können zwei Hor-

monstörungen, 25 angeborene Sto!wechselkrankheiten, die Zys- 
tische Fibrose (Mukoviszidose), sowie der maternal bedingte Vit-
amin B12 Mangel gescreent werden.   
Anfang Juni 2021 wurden zwei weitere behandelbare Erkran-
kungen, die spinale Muskelatrophie (SMA) und die Gruppe der 
schweren angeborenen Immundefekte – vorerst für 12 Monate 
projektbasiert – neu ins ÖNGS aufgenommen.  
SMA ist eine angeborene Erkrankung, die sich durch fortschrei-
tende Muskelschwäche und Lähmung äußert. Ohne Behand-
lung führt sie in ihrer schwersten Form (Typ 1, woran rund 60 
Prozent der betro!enen Kinder leiden) meist noch vor dem zwei-
ten Lebensjahr zum Tod.  Durch die Aufnahme der SMA ins 
ÖNGS werden die Überlebenschancen und die Lebensqualität 
betro!ener Kinder durch die Möglichkeit einer frühzeitigen Be-
handlung deutlich verbessert.  
Bei den schweren angeborenen Immundefekten handelt es sich 
um einen Sammelbegri! für eine Gruppe von Erkrankungen, bei 
der die Funktion des Immunsystems von Geburt an gestört ist. 
Wichtigstes Symptom ist das gehäufte Auftreten von Infektionen 
mit fakultativ pathogenen Keimen, welche immunkompetente 
Kinder üblicherweise nicht beeinträchtigen, aber für diese Babys 
je nach Schwere des Immundefekts lebensbedrohlich sein kön-
nen. Die Behandlung erfolgt durch Gabe von Antibiotika, Anti-
mykotika, Virostatika, Immunglobulinen und vor allem durch 
eine frühzeitig durchgeführte Stammzelltransplantation. Auch 
hier bringt die Früherkennung durch das ÖNGS einen entschei-
denden Vorteil für die betro!enen Patient*innen. 

 
Josy Kühberger: Das Neugeborenen-Screening wurde in Österreich 
1966 eingeführt. Wie viele erkrankte Kinder konnten seither gefun-
den und frühzeitig behandelt werden? 
 
Dr. Konstantopoulou: In diesem Zeitraum konnten um die 3000 
Kinder eine rechtzeitige und e"ziente Therapie erhalten, und 
vielen damit ein weitgehend normales Leben ermöglicht wer-
den. Derzeit werden im Rahmen dieses Gesundheitsprogramms 
80-100 Kinder pro Jahr mit einer schwerwiegenden angebore-
nen Sto!wechselerkrankung entdeckt. Oder anders gesagt: 
eines von circa 800 Neugeborenen leidet an einer der vom ak-
tuellen ÖNGS erfassten Krankheiten.  
 
Beobachten Sie eine konstante Verteilung der Erkrankungen?  
 
Dr. Zeyda: Wir beobachten selbstverständlich die Häu$gkeiten 
der Fälle, hauptsächlich zur Qualitätssicherung. Auf Grund der 
Seltenheit der individuellen Krankheiten lassen sich Trends 
schwer erkennen, es sind aber statistisch gesehen keine Ände-
rungen zu erwarten. Zum Beispiel bleibt die Häu$gkeit der Phe-
nylketonurie über die Jahre konstant, und es werden jedes Jahr 
ca. 8-10 betro!ene Kinder österreichweit geboren.  
 
Die Möglichkeit des Neugeborenen-Screenings wird von den Eltern 
sehr wertgeschätzt. Wie hoch ist die Beteiligung österreichweit?  
 
Dr. Zeyda: O!ene Ablehnungen erhalten wir nur sehr wenige, 
und der Vergleich mit der Geburtsstatistik zeigt, dass ein sehr 
hoher Prozentsatz (>99,5%) der in Österreich geborenen Kinder 
auch tatsächlich gescreent wird. Für uns bedeutet das ca. 85.000 
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Kärtchen pro Jahr, also über 1.500 Kärtchen/Woche. 
 
Der ideale Abnahmezeitpunkt für das Screening liegt zwischen der 
36.-72. Lebensstunde. Wieso ist diese Zeitspanne so essenziell für 
die Auswertung? 
  
Dr. Konstantopoulou: Der Zeitpunkt der Blutabnahme ist im-
mens wichtig für die Früherkennung der Krankheiten, deshalb 
wurde er in diesem Zeitraum festgelegt. Manche der gescreen-
ten Krankheiten können schon innerhalb der ersten 36 Stunden 
entdeckt werden, z.B. Fettsäureoxidationsstörungen aufgrund 
der physiologischen katabolen Sto!wechsellage des Neugebo-
renen. Eine Phenylketonurie hingegen kann bei einer Frühab-
nahme des Bluts übersehen werden, da das Kind noch nicht 
genug Eiweiß durch die Nahrung bekommen und versto!-
wechselt hat. 
  
Frühgeborene stellen in diesem Zusammenhang einen Sonderfall 
dar? 
 
Dr. Konstantopoulou: Ja, bei Frühgeborenen vor der vollende-
ten 32. Schwangerschaftswoche ist laut den Blutabnahme-Richt-
linien (s. unsere Website: www.neugeborenenscreening.at) 
ebenfalls im Alter von 36. - 72. Lebensstunden Blut für das Scree-
ning abzunehmen. Abgesehen von Veränderungen durch die 
Frühgeburt kann auch in diesem Alter eine angeborene Erkran-
kung früh erkannt werden. In einem korrigierten Alter von voll-
endeten 32. Schwangerschaftswochen muss auf jeden Fall ein 
abschließendes Zweit-Screening erfolgen. 
   
Unter welchen Umständen wird zu einer Abnahme vor der 36. Le-
bensstunde geraten? 
 
Dr. Konstantopoulou: Einige der Zielkrankheiten können bereits 
frühzeitig zu einer möglicherweise lebensbedrohlichen Krise 
führen. Die meisten dieser Erkrankungen (u.a. Fettsäureoxida- 
tionsstörungen) können schon wenige Stunden nach der Ge-
burt erkannt werden, da sie schon zu diesem Zeitpunkt erhöhte 
Metabolitenkonzentrationen zeigen. Daher soll in folgenden Si-
tuationen eine erste Screening-Blutprobe vor der 36. Lebens-
stunde entnommen werden, eine weitere dann im empfohlenen 
Zeitraum: Verlegung in eine andere Institution, Verlegung auf 
Intensivstation, vor intensivmedizinischen Maßnahmen/Blut- 
konserven- und Medikamentengaben und bei Entlassung aus 
der Geburtsklinik vor dem Alter von 36 Stunden. 
 
Die Empfehlung der frühzeitigen Erst-Abnahme bei Klinik-Entlas-
sung vor dem Alter von 36 Stunden ist für Eltern emotional sehr be-
lastend, da sie nicht möchten, dass ihr Kind zweimal gestochen 
wird. Wenn Eltern diese frühe Erstabnahme ablehnen, weil eine 
Blut-Abnahme im empfohlenen Zeitraum durch ihre Wochenbett-
Hebamme geplant und gewährleistet ist - wie soll die Klinik dann 
vorgehen?  
 
Dr. Zeyda: Wir empfehlen zwei Abnahmen vorzunehmen und 
würden die zuständigen Hebammen bitten, dies auch zu emp-
fehlen. Wir haben volles Verständnis dafür, dass Eltern ungerne 
ihr Kind stechen lassen wollen. Aber: Die Abnahme birgt kei-
nerlei ernsthaftes Risiko, und im Falle des Falles ist durch die 
frühzeitige Erkennung einer Krankheit viel an Zeit und Lebens- 
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qualität gewonnen! Dennoch liegen die Entscheidung und die 
Letztverantwortung bei den Eltern, und wir haben sie zu akzep-
tieren. Einige Kliniken schicken uns im Falle einer Ablehnung der 
Abnahme vor der Entlassung eine leere Karte. Wir vom ÖNGS 
benötigen diese nicht, sie dient den Kliniken als Dokumentation 
zur Absicherung, dass die Abnahme nicht bei ihnen vergessen 
wurde. 
 
In manchen Kliniken wird bei frühzeitiger Entlassung eine Blutprobe 
aus dem Nabelschnurblut für die Testkarte verwendet. Wäre das 
auch eine Möglichkeit?  
 
Dr. Zeyda: Bitte kein Nabelschnurblut aufbringen! Unsere Tests 
und die Grenzwerte sind darauf nicht ausgerichtet. Es gibt dies-
bezüglich publizierte Studien, die beweisen, dass die Untersu-
chung dieser Art von Probe keine zuverlässigen Ergebnisse 
ergibt. Somit werden Kinder potenziell einem zusätzlichen  
Risiko der Nicht-Erkennung ausgesetzt.  
 
Sollte eine erste frühe Abnahme gemacht worden sein und das 
Zweit-Screening von den Eltern abgelehnt werden, worüber muss 
man als Hebamme aufklären?  
 
Dr. Konstantopoulou: Die größte akute Gefahr besteht wohl 
durch das Vorliegen einer klassischen Galaktosämie, die erst 
nach ausreichender Milchzufuhr erkannt werden kann. Bei einer 
Spätdiagnose führt sie in den ersten zwei Wochen zu Trink-
schwäche, Gewichtsverlust und zum Tod durch Leberversagen.  
 
Dr. Zeyda: Eine entsprechende Mitteilung der Ablehnung des 
Zweit-Screenings über das Kontaktformular unserer Homepage 
wäre sehr nützlich. Wir schließen dann den Fall ab und belästi-
gen die Eltern auch nicht mit weiteren Au!orderungen. 
 
Umgekehrt: bei welchen Erkrankungen wird die Erkennung er-
schwert, wenn die Blutprobe erst nach der 72. Lebensstunde abge-
nommen wird? 
  
Dr. Konstantopoulou: Wenn das Erst-Screening nach der 72. Le-
bensstunde erfolgt, kann das Vorliegen einer mittelkettigen 
oder einer milden Form einer überlangkettigen Fettsäureoxida-
tionsstörung unerkannt bleiben. Zu einem späteren Zeitpunkt, 
z.B. im Rahmen des ersten Infekts, erhöht sich dadurch das  
Risiko einer schweren Entgleisung mit Folge eines Residual-
schadens bzw. frühzeitigen Todes.  
  
Spielt es eine Rolle, ob das Blut venös oder kapillar gewonnen 
wurde?  
 
Dr. Zeyda: Im Regelfall sollte Kapillarblut aus der Ferse auf das 
Filterpapier der Testkarte getropft werden. Venenblut kann 
ebenfalls verwendet werden. Hierbei sollte es sich jedoch mög-
lichst nicht um Blut aus venösen Zugängen handeln, weil Infu-
sionsreste die Ergebnisse verfälschen können. Auf keinen Fall 
darf EDTA-Blut verwendet werden, denn der Zusatz von EDTA 
kann zu falsch positiven Befunden des 17-Hydroxyprogesterons 
(Adrenogenitales Syndrom) oder zu falsch-negativen Befunden 
des Hypothyreosescreenings, wie auch der neu eingeführten 
SMA- bzw. Immundefekte-Tests führen.  

Laut Richtlinie sollten möglichst alle vier Kreise von einer Seite voll-
ständig betropft werden, sodass auch die Rückseite der Karte gut 
durchtränkt ist. Was ist die Mindestanzahl an Kreisen, mit denen 
das Labor eine vollständige Auswertung machen kann?  
 
Dr. Zeyda: Am besten ist es natürlich, die vorgesehenen vier 
Kreise zu füllen. Unter zwei wirklich gut aufgetropften Kreisen 
hat es keinen Sinn, die Karte einzusenden. Da ist es besser, gleich 
noch einmal zu stechen, wenn es möglich ist. Wir stanzen aus 
den Kreisen sieben kleine (3.2 mm) Stanzen heraus. Bei Au!äl-
ligkeiten brauchen wir noch eine Reserve für Wiederholungs-
messungen. 
 
Bei wieviel Prozent der eingelangten Proben ist ein Recall wegen Ab-
nahmefehler erforderlich?  
 
Dr. Zeyda: Es sind leider doch mehr als ein Prozent der Kärtchen 
mit zu wenig Blut und zusätzlich ein halbes Prozent verschmutzt 
oder mangelhaft abgenommen. Das klingt vielleicht nicht dra-
matisch, aber diese ca. 1.500 Kärtchen erzeugen nicht nur er-
heblichen Aufwand für uns, sondern auch viel unnötige 
Aufregung und Stress bei den Eltern, der sich auch auf die Kin-
der überträgt. Daher appellieren wir immer wieder, die Abnah-
men sorgfältig durchzuführen. 
 
Manchmal können Testkarten nicht zeitnah ins Labor transportiert 
werden, zum Beispiel vor einem langen Wochenende. Wie ist dann 
die richtige Vorgehensweise? 
  
Dr. Zeyda: Richtig ist, die Abnahme im vorgegebenen Zeitraum 
zu machen und die Karte bis zur ehestmöglichen Versendung 
trocken, aber keiner Hitze ausgesetzt (also z.B. nicht im Auto), zu 
lagern. Kühlung ist nicht empfohlen; im Haushaltskühlschrank 
ist es womöglich zu feucht. 
  
Wie oft müssen Recalls gemacht werden, weil bei einem Test ein 
Grenzwert überschritten wurde?  
 
Dr. Zeyda: Das variiert sehr stark von Krankheit zu Krankheit. Ge-
nerell lässt sich sagen: Erhalten die Eltern von uns eine schriftli-
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che Au!orderung, eine Karte zu schicken, ist das kein Notfall, 
eher eine Vorsichtsmaßnahme. Diese ist zwar ernst zu nehmen 
und die Abnahme sollte möglichst rasch erfolgen, aber es be-
steht keine unmittelbare Gefahr. Rufen wir direkt oder über ein 
spezialisiertes Zentrum an, dann gilt es jedenfalls, keine Zeit zu 
verlieren!  
 
Das Testergebnis zeigt nur einen Verdachtsfall an, richtig? Wie oft er-
härtet sich der Verdachtsfall durch die weiterführende Diagnostik 
auf einer spezialisierten Abteilung? Meine Wahrnehmung ist z.B., 
dass es früher öfters falsch-positive Testergebnisse wegen Verdachts 
auf Zystische Fibrose gab, der sich dann glücklicherweise meist 
nicht bestätigte. 
 
Dr. Zeyda: Auch das variiert sehr stark von Krankheit zu Krank-
heit. Was Sie richtig beobachtet haben: Wir verbessern das 
Screening laufend, um falsch-positive Verdachtsfälle zu vermei-
den. Am spürbarsten ist das bei der Zystischen Fibrose. In den 
letzten drei Jahren ist es uns durch Anwendung erweiterter Ana-
lysen gelungen, die Recall-Rate drastisch zu reduzieren. Im Ver-
gleich zu früher werden im Jahr etwa 600 Familien weniger 
durch eine Au!orderung zu einer zweiten Karte beunruhigt. 
 
Eine Neuerung war die Einführung der Felder „Steroidgabe“ und 
„Parenterale Ernährung“ auf der Testkarte. Für Unklarheiten sorgte 
hier der Punkt „Steroidgabe“. Ist jede erfolgte mütterliche Steroid-
therapie (Lungenreife) anzugeben, unabhängig davon, wie lange 
vor der Geburt sie erfolgt ist?  
 
Dr. Konstantopoulou: Die von Ihnen angeführte Neuerung 
puncto Steroidgabe, Bluttransfusion und parenterale Ernährung 
ist laut Blutabnahme-Richtlinien nicht neu. Die Angaben waren 
immer erforderlich, und mit der Aktualisierung können sie jetzt 
direkt auf der Testkarte dokumentiert werden. Der Punkt Blut-
transfusion war immer auf der Testkarte angeführt. Es ist seit lan-
gem bekannt und es ist auch in den Blutabnahme-Richtlinien 
vermerkt, dass bestimmte medikamentöse Konstellationen 
falsch-positive oder falsch-negative Ergebnisse erbringen. Ein 
Kontrollscreening, z.B. nach Lungenreife, sollte fünf Tage nach 
Ende der Therapie erfolgen. 
 
Sind mit „Medikamentengabe“ nur Kortikosteroidtherapie und  
Katecholamintherapie gemeint? Oder auch Medikamente wie z.B. 
Antibiotika? 
 
Dr. Konstantopoulou: Es würde reichen, die etwaige Kortikoste-
roid- oder Katecholamintherapie zu vermerken. Tatsächlich gibt 
es auch bestimmte Arten von Antibiotika, die Messungen be-
ein%ussen; die sind meines Wissens in Österreich nicht in Ge-
brauch.  
 
Seit der Einführung der Kontroll-Etiketten können Eltern auf Ihrer 
Seite abrufen, ob die Probe eingelangt ist. Die Fragen, die wir in die-
sem Zusammenhang oft gestellt bekommen, sind: Warum kann der 
Befund selbst nicht abgerufen werden? Und wie lange werden die 
Proben und die Daten des Kindes aufbewahrt? 
 
Dr. Zeyda: Mit der elektronischen Abfrage des Eingangs der Trok-
kenblutkarte ist uns seit kurzem gelungen, eine lange bekannte 
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Schwachstelle zu beseitigen. Eine Befundabfrage ist derzeit 
technisch jedoch nicht möglich. Daten müssen wir 30 Jahre auf-
bewahren, die Proben 10 Jahre. Wir garantieren hierfür die al-
lerhöchsten Datenschutzmaßnahmen. Außerhalb des ÖNGS 
Labors gibt es keinen Zugang zu den Daten. 
 
Abschließend noch eine letzte Frage: Warum haben Testkarten aus 
Papier ein Ablaufdatum? 
  
Dr. Zeyda: Nach heutigen Qualitätsstandards hat alles ein Ab-
laufdatum, sogar Salz. Auch wenn die Kärtchen im Prinzip so gut 
wie ewig verwendet werden könnten, ist es nicht auszuschlie-
ßen, dass das Filterpapier an Qualität verliert. Weiters werden 
die Testkarten stets an die aktuell entstehenden Erfordernissen 
adaptiert. Aber nehmen Sie bitte auch eine alte Testkarte, wenn 
Sie keine andere zu Verfügung haben, anstatt die Abnahme zu 
verschieben. 
 
Danke, dass Sie sich die Zeit für das Gespräch genommen haben. 
 
 
Das Webinar „Neuaufnahme im österreichischen Neugebore-
nenscreening – Ho!nung für Kinder mit spinaler Muskelatro-
phie“  vom 29.6.2021 ist als Webcast/e-learning  abrufbar. 
Die Fortbildung wird vom ÖHG lt.§37 mit 4 Fortbildungspunkten 
anerkannt: 

https://www.springermedizin.at/neuaufnahme-im-oesterrei-
chischen-neugeborenenscreening/19257636 
https://bit.ly/Webcast-SMA 
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