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Neugeborenenscreening auf Vitamin B12-Mangel: Hufeland-Preis fiir
bedeutende Forschungsleistung in der Praventivmedizin

Prof. Dr. Gwendolyn Gramer und Prof. Dr. Georg F. Hoffmann vom Universitatsklinikum Heidelberg
ausgezeichnet / Ein Vitamin B12-Mangel kann unentdeckt und unbehandelt zu schweren Schadigungen
bei den betroffenen Kindern fiihren / Entwicklung einer neuen Teststrategie und eines
Behandlungsschemas pramiert

Prof. Dr. Gwendolyn Gramer und Prof. Dr. Georg F. Hoffmann, beide Zentrum fiir Kinder- und Jugendmedizin des
Universitatsklinikums Heidelberg, sind die Hufeland-Preistrager des Jahres 2019. Sie erhielten den mit 20.000 Euro
dotierten Preis fiir Praventivmedizin fiir ihre im Journal of Pediatrics publizierte Arbeit ,,Neugeborenenscreening auf
Vitamin B12-Mangel in Deutschland — Strategien, Ergebnisse und Bedeutung fiir das Gesundheitswesen“.

Das Neugeborenen-Screening kann Leben retten: Fiir alle Neugeborenen in Deutschland wird wenige Tage nach der
Geburt diese Blutuntersuchung auf seltene angeborene Stoffwechsel- und Hormonstérungen, Mukoviszidose und
schwere kombinierte Immundefekte angeboten. Unentdeckt kdnnen diese Krankheiten zu Organschaden, korperlicher
oder geistiger Behinderung oder sogar zum Tod fiihren. Etwa eines von 1000 Kindern ist von einer der im Regelscreening
untersuchten 17 Zielkrankheiten betroffen. Gelingt es durch die friihzeitige Diagnosestellung eine gezielte Behandlung
moglichst bald nach der Geburt einzuleiten, kénnen Behinderungen vermieden und Todesfélle verhindert werden. Fiir
das Neugeborenenscreening werden wenige Blutstropfen des Kindes auf eine Filterpapierkarte aufgetropft und
anschlieend zur Analyse in ein spezialisiertes Screeninglabor verschickt. Das Universitatsklinikum Heidelberg ist mit
dem Dietmar-Hopp-Stoffwechselzentrum seit vielen Jahren Vorreiter in der stetigen Weiterentwicklung des
Neugeborenenscreenings. Pro Jahr finden hier mehr als 140.000 Screeninguntersuchungen statt. Seit dem Jahr 2016 wird
am Screeningzentrum Heidelberg in dem durch die Dietmar Hopp Stiftung geforderten Pilotprojekt
»Neugeborenenscreening 2020 eine Erweiterung des Regelscreenings um 25 zusitzliche Stoffwechselkrankheiten und
den Vitamin B12-Mangel untersucht.

»Das Ziel der eingereichten Arbeit, so die Autoren, ,,war die Entwicklung und Evaluation einer
Neugeborenenscreening-Strategie fiir einesystematische Friiherkennung des Vitamin B12- Mangels bei Neugeborenen.”
Neben technischen Entwicklungen und Diagnosestrategien im Labor gehorte dazu auch ein verbessertes
Behandlungsschema der Neugeborenen mit Vitamin Bi12-Mangel. Die jetzt rein orale Gabe von Vitamin B12 erlaubt dabei
eine schmerzlose Therapie.

In der prospektiven Anwendung der neuen Screeningstrategie zeigte sich mit einem betroffenen Kind unter 5.300
untersuchten Neugeborenen eine iiberraschend hohe Haufigkeit des Vitamin B12-Mangels. Dieser ist meist bedingt
durch einen miitterlichen Vitamin Bi12-Mangel zum Beispiel durch zu geringe Aufnahme von Vitamin B12 iiber die
Nahrung oder unerkannte Aufnahmestorungen des Magendarmtrakts der Mutter.
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»Der Vitamin B12-Mangel des Neugeborenen ist eine behandelbare Krankheit, kann aber bei fehlender Behandlung zu
schweren, irreversiblen neurologischen Schadigungen bei Sduglingen fiihren, die klinisch meist erst im zweiten
Lebensjahr erkannt werden®, erklart Prof. Dr. Hoffmann, Geschiftsfiihrender Direktor des Zentrums fiir Kinder- und
Jugendmedizin. ,,Die in der Arbeit prasentierte Screeningstrategie fiir ein bevolkerungsbezogenes
Neugeborenenscreening auf Vitamin B12- Mangel ist gut umsetzbar und identifiziert effektiv und effizient moderate und
schwere Formen des Vitamin Bi2-Mangels. Die Behandlung des Kindes ist einfach und kostengiinstig®, sagt Prof. Dr.
Gramer. In der Heidelberger Studie waren alle Kinder mit Vitamin Bi12-Mangel bei Diagnosestellung ohne Symptome
und zeigten nach frither Therapie auch im bisherigen Verlauf keine klinischen Symptome. Ein zusatzlicher Nutzen ergibt
sich auch fiir die Miitter mit bislang undiagnostiziertem Vitamin Bi12-Mangel. ,,Wir verbinden mit dieser Auszeichnung
die Hoffnung, dass dies auch die Aufmerksamkeit fiir ein Neugeborenenscreening auf Vitamin Bi12-Mangel in
Deutschland und anderen Lindern weiter erhohen wird und damit eine flichendeckende Aufnahme des Vitamin
B12-Mangels als Zielkrankheit in das Neugeborenenscreening ermoglicht wird, so Gramer.

»Der Hufeland-Preis”, sagt Professor Dr. med. Erland Erdmann, Vorsitzender des Kuratoriums, ,,zahlt zu den
bedeutendsten deutschen Medizinpreisen.“ Stifterin des Preises ist die Deutsche Arzteversicherung; Forderer sind die
Bundesarztekammer, Bundeszahnirztekammer und die Bundesvereinigung Pravention und Gesundheit e.V. Der Preis
wird seit 1960 jahrlich an Mediziner fiir richtungsweisende Leistungen und herausragende Forschungsergebnisse in der
Praventivmedizin verliehen.
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Hufeland-Preistrager des Jahres 2019: Prof. Dr. Gwendolyn Gramer und Prof. Dr. Georg F. Hoffmann, beide Zentrum fiir
Kinder- und Jugendmedizin des Universitatsklinikums Heidelberg

MARC THURBACH

Stiftung Hufeland-Preis

Page 3



