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Die frihkindliche Schwerhorigkeit: Fakten und Zahlen

Die angeborene Schwerhérigkeit ist eine der haufigsten angeborenen Erkrankungen. Schatzungen
des Deutschen Zentralregisters fur kindliche Schwerhdrigkeiten zeigen eine Pravalenz von 1: 1.000
Neugeborenen, in Deutschland sogar von 1,2 pro 1.000 Neugeborene. Damit sind konnatale
Horstorungen haufiger als andere Zielerkrankungen des Neugeborenen-Screenings wie z.B.
Mukoviszidose (1: 2.500), Hypothyreose (1: 3.000), Phenylketonurie (1: 6.000 bis 1: 7.000), und
Sichelzellenanamie. Bei Kindern mit einem Risiko fir eine frihkindliche Schwerhérigkeit (American
Academy of Pediatrics 2007) ist die Pravalenz auf das 10-fache erhoht (Ptok 1997, Erenberg et al.

1999).

Als Risikofaktoren fur frihkindliche Schwerhorigkeiten gelten in Anlehnung an das Joint Committee
on Infant Hearing (American Academy of Pediatrics 2007):

e Familidre Horstorungen

e Aufenthalt auf der Neugeborenen-Intensivstation von > 5 Tagen oder Erhalt einer der
folgenden Behandlungen, unabhdngig von der Dauer des Aufenthalts: extrakorporale
Membranoxygenierung, assistierte Beatmung, ototoxische Medikamente (z. B. Gentamicin
und Tobramycin, Schleifendiuretika) oder Austauschtransfusionen bei Hyperbilirubindmie

e Beatmung

e Frihgeborene <32.55Wo

e Geburtsgewicht > 15009

e Pra-/postnatale Infektionen (z.B. Toxoplasmose, CMV, Roteln, Herpes, bakterielle
Infektionen)

o Neurodegenerative Erkrankungen oder sensomotorische Neuropathien

e Fehlbildungen des Kopfes (z.B. Gaumenspalte, Ohranhangsel)

e Syndrome mit assoziierter Horstorung (z.B. Trisomie 21, CHARGE, Waardenburg-Syndrom)

e Kopftrauma, insbesondere des Schadelbasisbereichs, oder Schléfenbeinbriche, die einen
Krankenhausaufenthalt notwendig machen

Grad und Dauer der Horstérung, der betroffene Frequenzbereich der Hérschadigung, das Alter der
Erstdiagnose und das Alter der Erstversorgung sowie Komorbiditaten wie eine Sehminderung,
mentale Retardierung oder zerebrale Kinderlahmung sind Faktoren, die resultierende Folgeschaden
beeinflussen.

Im Idealfall wird gefordert, die Diagnosestellung nach der Primardiagnostik im ersten Lebensmonat
innerhalb von 3 Monaten abzuschlief3en und bis zum 6. Lebensmonat die Horgerateversorgung
einzuleiten (1-3-6 Regel) (Bundesministerium fiur Gesundheit 2008). Der Zeitpunkt der
Diagnosestellung lag in Deutschland jedoch vor EinfGhrung eines flachendeckenden Neugeborenen-
Horscreenings im Jahr 2009 im Mittel bei Gber zwei Jahren (Finckh-Kramer et al. 2000, Rohlfs et al.
2010).

Eine frih- und rechtzeitige Diagnosestellung und Therapieeinleitung fihren zu einer Verbesserung in
der sprachlichen, psychosozialen und intellektuellen Entwicklung (Ching et al. 2013; Korver et al.
2010; McCann et al. 2009; Moeller et Tomblin 2015; Pimperton et al. 2016; Wolff et al. 2010).



Kinder mit einer nicht oder zu spat erkannten einseitigen Taubheit haben Probleme im
Richtungshdren und im Sprachverstandnis, zeigen Verhaltensauffélligkeiten (Schmithorst et al. 2014,
Bess et Tharpe 1984; Brookhouser et al. 1994) (hier sind Fehlinterpretationen denkbar wie ADS oder
ADHS), Schulprobleme (18-35% sind Klassenwiederholer 12-60% erhalten Forderunterricht (Tharpe
2008)) und kognitive Beeintrachtigungen (niedriger 1Q) (Rohlfs et al. 2017). Das Risiko eines
~academic failure" ist bei Kindern mit einer einseitigen Taubheit erhéht im Vergleich zu hérgesunden
Schiler*innen. Die Nutzung der kritischen Phase der Horbahnreifung ist versdumt worden und nicht
genutzte Areale werden umgewidmet. Es kommt zur sogenannten ,cross-modalen Plastizitat"
zugunsten z.B. des visuellen Systems, da der relevante Reifungsschub der subkortikalen Horbahn im
ersten Lebensjahr stattfindet (Kral 2007; Kral et al. 2013).

Neugeborenen-Horscreening: Seit 2009 in Deutschland in der Regelversorgung

Nicht zuletzt der langjdhrigen intensiven Bemihungen der Fachleute rund um das kindliche Horen
geschuldet hat der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) beschlossen, das Neugeborenen-
Horscreening zum 01.01.2009 bundesweit als spezielle Friherkennungsuntersuchung gemaf3 Kinder-
Richtlinie einzufUhren (Bundesministerium fir Gesundheit 2008).

Ein Neugeborenen-Horscreening-Programm muss eine hohe Prozess- und Strukturqualitat (Mehl et
Thomson 2002, Neumann et al. 2009; Wiesner et al. 2011) nachweisen.

In der Kinder-Richtlinie wurden Qualitatsziele definiert (Bundesministerium fUr Gesundheit 2008):

- Erkennung aller schwerhérigen Kinder mit > 35dB Horverlust

- Zumindest Screening von 95% aller Neugeborenen

- Maximal 4% Test-Auffallige im Primarscreening (Spezifitat von 96%, bei korrektem Einsatz
der TEOAE und AABR-Screeningmethoden machbar)

- Beig5% der Kinder mit primar auffalligen Befund Kontrollscreening vor Entlassung

- Diagnose bis zum Ende des 3. Lebensmonats

- Therapie bis zum Ende des 6. Lebensmonats

Trotz der Einfihrung als spezielle Friherkennungsuntersuchung gemaf? Kinder-Richtlinie, nimmt in
den Padaudiologien Baden-Wirttembergs der Anteil der Kinder mit Horstérungen zu, die bereits alter
als ein Jahr sind und deren Horscreening und Nachuntersuchung nach der Geburt nicht zum Abschluss
gekommen sind. Die Daten aus der Zeit vor Einfihrung des Horscreenings zeigen, dass solche Kinder
erst wieder in die Diagnostik kommen, wenn sie durch Defizite in der Sprachentwicklung auffallen,
also mit drei bis funf Jahren. Aber dann sind die entscheidenden Monate der frihen Hor- und
Sprachentwicklung im ersten Lebensjahr bereits unwiederbringlich versaumt.

Aktuelle Klassifikation der Schwerhérigkeit

Die ,World Health Organisation® (WHO) hat gerade erstmalig seit 1991 die Version der
Klassifikation der Schwerhorigkeitsgrade fir Erwachsene aktualisiert (2021) (siehe Tabelle 1).
Die Basis der Klassifikation stellt der Mittelwert des besser hérenden Ohres bei den Frequenzen 5o0,
1000, 2000 und 4000 Hz dar. Dariber hinaus finden einseitige Schwerhdrigkeiten, bei weniger als 20
dB auf dem besser horenden Ohr und 35 dB oder mehr auf dem schlechter horenden Ohr
Beriucksichtigung. Ein Kind gilt ebenso mit einer Horschwelle ab 20 dB als schwerhorig.



Definition Normalhorigkeit und
Schwerhorigkeit

Horschwelle auf dem besser horenden Ohr in
dB

Grad der Schwerhdrigkeit

Normales Gehor

Geringgradige Schwerhdrigkeit
Mittelgradige Schwerhorigkeit

Moderat hochgradige Schwerhorigkeit
Hochgradige Schwerhdorigkeit

An Taubheit grenzende Schwerhérigkeit
Gehorlosigkeit

<20dB
bis < 35dB
35 bis 49 dB
50 bis 64 dB
bis 79 dB
80 bis 94 dB
>95dB

Einseitige Schwerhdrigkeit

< 20 dB im besser hérenden Ohr, > 35 dB im

schlechter hérenden Ohr

Tabelle 1. Klassifikation der Schwerhérigkeit (WHO 2021)

FUr die Diagnostik und Therapie spielt der Zeitpunkt des Horverlustes eine Rolle (siehe Tabelle 2).

Definition
Schwerhdrigkeit ist im Neugeborenenalter
diagnostiziert worden
Schwerhdrigkeit wird nach der Neugeborenen-
periode festgestellt, ist aber zurickzufihren auf
bei der Geburt vorhandene Atiologien
Erworben Schwerhorigkeit tritt nach dem Neugeborenen-
alter auf und ist auf Ursachen zurickzufihren,
die bei der Geburt nicht vorhanden waren

Zeitpunkt des Horverlustes
Angeboren

~Delayed-onset"

Tabelle 2. Zeitpunkt des Horverlustes

Neugeborenen-Horscreening: Arbeitsablauf

Das Neugeborenen-Hdérscreening gemaf? Kinder-Richtlinie (Bundesministerium fir Gesundheit 2008)
ist ein sogenanntes zweistufiges Screening. Das Primarscreening soll bei gesunden Neugeborenen
mit transitorischen otoakustischen Emissionen (TEOAE, Cut-off = 30dB, hohe Sensitivitdt und
Spezifitdt) oder mit einer automatisierten Hirnstammaudiometrie (,Automated Auditory Brainstem
Response" (A-ABR), Cut-off = 35dB bis 40dB, hohe Sensitivitat und Spezifitdt) auf beiden Ohren noch
in der Geburtsklinik durchgefihrt werden.

Die Messung von TEOAE beim schlafenden Kind dauert nur wenige Minuten und ist schmerzlos.
Gemessen wird die Funktionstichtigkeit des peripheren Hororgans (duf3eres Ohr, Mittelohr und
duldere Haarzellen des Innenohres). Das Ergebnis wird automatisch durch einen Mikroprozessor
ausgewertet. Ein Screening, das lediglich mit TEOAEs durchgefihrt wird, erfasst periphere
Schwerhdrigkeiten zwischen 20 und 30 dB, isolierte Hoch- oder Tieftonschwerhérigkeiten und
retroaurikuldre Schwerhorigkeiten jedoch nicht (siehe auch Tabelle 3). Ist das Horscreening auf einer
oder auf beiden Seiten auffallig, soll noch vor Entlassung eine A-ABR durchgefihrt werden. Dieses
Vorgehen vermeidet unnétige weitere Untersuchungen in der Klinik bzw. nach Entlassung aus der
Klinik und hebt die Rate der als unauffallig gescreenten Kinder. Gleichzeitig werden die Eltern weniger
verunsichert.



Bei der A-ABR wird zusatzlich die Funktion der Horbahn Uberprift. Auch die A-ABR-Messung ist
schmerzlos und dauert mit den modernen Geraten beim schlafenden Kind nur wenige Minuten. Das
Primarscreening von Kindern mit einem Risiko fir eine konnatale Schwerhdrigkeit hat nach der
Kinder- Richtlinie des G-BA stets mit einer A-ABR-Messung zu erfolgen. Schon lange wird diskutiert,
fur das Neugeborenen-Hérscreening nur A-ABR zuzulassen, die aber ihren Cut-off bei 35dB hat und
somit geringgradige Schwerhorigkeiten schlechter entdecken kann (siehe auch Tabelle 3). Ist auch
die Kontroll-A-ABR aufféllig, soll bis zur 12. Lebenswoche eine Konfirmationsdiagnostik erfolgen.
Diese wird durch Fachdrzt*innen fir Sprach-, Stimm- und kindliche Horstorungen oder
padaudiologisch qualifizierte Facharzt*innen fir Hals-, Nasen-, Ohrenheilkunde nach den Regeln des
G-BA durchgefihrt.

Transitorisch otoakustische
Emissionen (TEOAE)

~Automated Auditory
Brainstem Response" (AABR)
Automatisierte Hirnstamm-
audiometrie

Ergebnis, bis auf die Ausnahme
eines Reizartefaktes, dessen
grofde Reproduzierbarkeit eine
Reizantwort simulieren kann:
Ausschluss einer rein
sensorisch bedingten Horsto-
rung, in einem Frequenzbe-
reich von 1-4 kHz mit Cut-off
von 30 dB.

Negative Ableitung:
Funktionsdefizit der dufReren
Haarzellen, Reststérung zu
grof3 oder  zu klein,
Gehorgangsantwort, Stabilitat
der Sondenlage, Reizartefakt,
unruhiges Kind

Voraussetzungen Anatomische Keine Creme auf der Kopfhaut
Voraussetzungen, um mit einer | Schlafendes bzw. ruhiges Kind
Sonde messen zu konnen
Ruhiges Kind
Grenzen Unruhe des Kindes, | Unruhe des Kindes,
Nebengerdusche (z.B. Mobilte- | Nebengerausche (z.B. Mobilte-
lefon) lefon)
Anwendung V.a. Defizit des Innenohres | V.a.DefizitdesInnenohres, des
(aulRere Haarzellen) Hornerves und des unteren
Gutes  Screeninginstrument | Teiles der Horbahn bis zur
(automatische ~ Auswertung | primaren Horrinde
maoglich) Gutes  Screeninginstrument
(automatische ~ Auswertung
Schnelle, schmerzlose Durch- | mdglich)
fuhrung
Keine Sedierung Schnelle, schmerzlose Durch-
fuhrung
Ergebnis Positive Ableitung: eindeutiges | Positiver Nachweis mit Klicks:

in einem Frequenzbereich
zwischen 2-4 kHz, Cut-off 35-
40 dB

Bei negativen TEOAEs und
positiver AABR kein Nachweis
gering- und auch teilweise
mittelgradiger  Schwerhérig-
keiten (Johnson et al. 2005).
Diskrepanz wird durch die
diskret empfindlichere
Identifikationsschwelle  von
TEOAE im Vergleich zu AABR
erklart.  Empfehlung:  bei
auffalligen TEOAE-Screening-
Ergebnissen sollten audiome-
trische Kontrollen folgen, auch
wenn  regelrechte  AABR
abgeleitet werden.




Nachteil Geringgradige Geringgradige
Schwerhorigkeiten, Tief- und | Schwerhérigkeiten, Tief- und
Hochtonschwerhdorigkeiten. Hochtonschwerhdrigkeiten
Auditorische  Synaptopathie, | werden nicht erkannt, keine
Neuropathie sowie weitere | Horschwellenbestimmung,

neurale und zentrale | keine Unterscheidung
Schwerhorigkeiten ~ werden | zwischen Schallleitungs- und
nicht erkannt Schallem-

Keine  Horschwellenbestim- | pfindungsschwerhérigkeit
mung, keine Unterscheidung
zwischen Schallleitungs- und
Schallempfindungsschwerho-

rigkeit
Spezifitat 82 und 94% (je nach Gerat und Hersteller)
Sensitivitat 99 und 100% (je nach Gerat und Hersteller)
Cave Nachfolgediagnostik bei OAE-

negativem Ergebnis:

Diagnostisches  und  kein

erneutes TEOAE-

Screeningverfahren ein-setzen

Tabelle 3. Neugeborenenhdrscreeningverfahren (Hoth et al. 2014, Schnell-Inderst et al. 2006)

Neugeborenen-Hoérscreening unaufféllig — keine Garantie fir ein gutes Horen in der gesamten
Kindheit

Auch wenn das Neugeborenen-Horscreening unauffallig ausfallt, ist ein gutes Horen wahrend der
Kindheit nicht garantiert. Diese Information fehlt den meisten Eltern und ist auch nicht allen
Mediziner*innen gelaufig.

Die sog. ,Drop Outs" (Kinder ohne Horscreening, die durch das Raster gerutscht sind), ,Lost-to-
follow-up"-Kinder (Kinder, die im Primdrscreening als auffdllig getestet wurden und nicht zur
weiteren Diagnostik vorgestellt wurden), Kinder mit progredienter oder ,Delayed-Onset"-
Horstorung (z.B. durch das Cytomegalie Virus (CMV)), Kinder mit nicht erfasster retrocochledrer
Horstorung (beireiner TEOAE-Messung) und Kinder mit erworbenen Horstorungen (Mann et al. 2001)
kdnnen eine Schwerhdrigkeit aufweisen, die trotz der Etablierung des universellen Neugeborenen-
Horscreenings (UNHS) nicht diagnostiziert worden ist.

Screening-Zentralen: internationale Vorgaben in Bezug auf ihre Aufgaben

Der Verband Deutscher Horscreening-Zentralen e.V. (VDHZ e.V.) wurde im November 2009
gegrindet und postuliert die Erfillung folgender Aufgaben durch eine Horscreeningzentrale:

- Datenzusammenfihrung, Datenauswertung und Datenrickmeldung an die teilnehmenden
Einrichtungen.
Unterstitzung der Krankenhauser bei der Erstellung der Sammelstatistiken gemaf3 Kinder-
Richtlinie des G-BA.

- Unterstitzung der Krankenhauser bei der Einhaltung der Qualitatsziele der Kinder-Richtlinie
des G-BA.

- Gestaltung aufwandsarmer Datenlieferung unter Bericksichtigung des medizintechnischen
Fortschritts sowie der Méglichkeiten digitaler Kommunikationstechnologien.



- Fachliche Beratung und Empfehlungen fir die Auswahl der Messgeréte bei durch Zeitablauf,
technischen Fortschritt und Kapazitatsentwicklung der screenenden Einrichtungen
notwendig gewordenen Ersatzbeschaffungen.

- Schulung der screenenden Mitarbeitenden.

- Tracking auf Vollstandigkeit und bei notwendigen Kontrolluntersuchungen

Es geht nur gemeinsam! — Kein Screening ohne Tracking. Kein Tracking ohne Screening.
Auch wenn das Tracking nach wie vor nicht in den Kinderrichtlinien verankert ist: Die zentrale

Datenerfassung in Kombination mit einem sorgfdltigen Tracking sind die unerldsslichen Elemente
eines erfolgreichen Neugeborenen-Horscreeningprogrammes (siehe auch Tabelle 4).

Neugeborenen-Horscreening- und - Tracking

Screening Friherkennungsuntersuchung fir angeborene
Schwerhdrigkeiten
Tracking Nachverfolgung der Kinder, die als auffallig

gescreent wurden, im besten Fall bis zur
Einleitung der Therapie

Tabelle 4. Neugeborenenhdrscreening und Tracking. Zwei verschiedene Entitaten.

Seit 2019 wird das Neugeborenen-Horscreening in  Baden-Wuirttemberg durch ein
Qualitatssicherungsverfahren (QS-Verfahren) unterstitzt: das Landesverfahren ,Universelles
Neugeborenen-Horscreening" (QS UNHS BW) der Geschéftsstelle fir Qualitatssicherung im
Gesundheitswesen Baden-Wirttemberg GmbH (QiG BW GmbH). Fir jedes Neugeborene ist vom
entbindenden Krankenhaus ein Datensatz zum Neugeborenen-Horscreening anzulegen und
auszufillen. Nach schriftlicher Einwilligung eines Sorgeberechtigten werden diese Datensatze an die
QiG BW GmbH Ubermittelt. Es erfolgt die Auswertung der Daten und im Sinne eines Benchmarkings
die tagesaktuelle Rickmeldung der Daten an die dateniUbermittelnden Kliniken.

DariUber hinaus ist vor einigen Jahren ein Tracking etabliert worden. Die Tracking-Zentrale fir das
Neugeborenen-Horscreening am Dietmar-Hopp-Stoffwechselzentrum des Universitatsklinikums
Heidelberg bekommt die Daten von Kindern mit auffélligen oder fehlenden Horscreening-Befunden
von der QiG BW GmbH Ubermittelt, um Kontakt zu den Sorgeberechtigten aufzunehmen, sofern
diese in das Tracking eingewilligt haben. Sie kldren den Stand der Untersuchungen und sind bei
Bedarf bei der Terminierung der Konfirmationsdiagnostik behilflich.

Dem Anschreiben der Tracking-Zentrale liegt ein RUckmeldeformular bei, welches der
Sorgeberechtigte oder die Sorgeberechtigten nach erfolgter Messung ausgefillt an die Tracking-
Zentrale Ubermitteln, sodass der Vorgang abgeschlossen werden kann. Auch fir Vertragsarzt*innen
besteht die Moglichkeit, das Ergebnis einer Untersuchung an die Trackingzentrale zu Ubermitteln:

Es steht ein Online-Formular (siehe nachfolgender Link) zur Verfigung. Ansonsten kénnen die
Messergebnisse auch per E-Mail — allerdings unter Beachtung der DSGVO - oder grundsatzlich auch
telefonisch oder postalisch mitgeteilt werden. Das Formblatt ist somit nicht zwingend erforderlich,
jedoch fur die Trackingzentrale von Vorteil, da hier die personenidentifizierenden Daten mit der
Datenbank der Trackingzentrale Gbereinstimmen.

Neugeborenen Horscreening
Trackingzentrale Baden-Wirttemberg
Dietmar-Hopp-Stoffwechselzentrum
Im Neuenheimer Feld 669

69120 Heidelberg



Tel: 06221 56-6315

E-Mail: neugeborenen.hoerscreening@med.uni-heidelberg.de
https://www.klinikum.uni-heidelberg.de/fachliche-zentren/dietmar-hopp-
stoffwechselzentrum/trackingzentrum-bw/kontaktformular

Im Durchschnitt versendet die Tracking-Zentrale jahrlich Gber 12.000 Briefe und fihrt Gber 3.000
Telefonate.

Baden-Wirttemberg und Neugeborenen-Horscreening: Status quo - es gibt noch viel zu tun.

Die Implementierung von MalRnahmen zur Qualitatssicherung im stationdren Bereich sind in Baden-
Wirttemberg gesichert. Dennoch rufen die aktuellen Zahlen, insbesondere vor dem Hintergrund der
zunehmenden Ambulantisierung der Geburtshilfe, zu einem gemeinsamen Handeln auf.

Weltweit haben Studien zum Neugeborenenhorscreening gezeigt, dass die Akzeptanz, die
Durchfuhrbarkeit und der Erfolg einer frGhen Horhilfenversorgung abhéngig sind von der Umsetzung
bestimmter Mindestanforderungen (siehe Tabelle 5).

Vorgabe bzw. Mindestanforderungen
(Qualitatsziele in der Kinderichtlinie)

Status quo Baden-Wirttemberg

Erkennung aller gering-, mittel- und
hochgradig schwerhérigen Kinder

Geringgradige periphere Schwerhorigkeiten
werden mit TEOAEs nicht erfasst ebenso wenig
Neuropathien und Synaptopathien

Zumindest 95%ige Erfassung der
Neugeborenen

Aufgrund der Notwendigkeit der Einwilligung
der Eltern in die DatenUbermittlung werden nur
von 8o % der Neugeborenen Informationen zum
UNHS Ubermittelt. Bei diesen ca. 80.000
Neugeborenen hat zu UGber g5% ein UNHS im
Krankenhaus stattgefunden.

Maximal 4% Test-Auffdllige im
Primarscreening

Die Anzahl der Testauffalligen ist deutlich
hoher.

Mindestens g5 % der in der Erstuntersuchung
auffalligen Kinder sollen vor Entlassung aus
dem Krankenhaus eine Kontroll-AABR erhalten
haben

Die Vorgabe wird bei weitem nicht erfullt.

Diagnose bis zum Ende des 3. Lebensmonats

Diese Vorgabe wird bei weitem nicht erfillt,
auch u.a. der viel zu hohen Refer-Rate und
damit der langen Wartezeiten auf Termine
geschuldet

Therapie bis zum Ende des 6. Lebensmonats

Diese Vorgabe wird bei weitem nicht erfillt,
auch u.a. der viel zu hohen Refer-Rate und
damit der langen Wartezeiten auf Termine
geschuldet

Tabelle 5. Vorgaben bzw. Mindestanforderungen fir das Neugeborenen-Hérscreening und Status quo in Baden-
Wirttemberg

Die Begriffe TEOAE, AABR und ,Brain stem Evoked Response Audiometry" (BERA) werden selbst
vom G-BA synonym in der Kinderrichtlinie verwandt und sorgen so nicht selten fir Verwirrung und
unzuverldssige Ergebnisse (siehe Tabelle 4). Hinzu kommt die flachendeckend unzureichende
Ausstattung mit Screening-Geraten.
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Die Unterschreitung der Mindestanforderungen bekommt vor dem Hintergrund der neuen WHO-
Empfehlung, anstelle der 1-3-6-Regel im Sinne der Entwicklungszeitfenster und Teilhabechancen die
1-2-3 Regel einzufihren, noch mehr Gewicht. Die Zahlen aus Baden-Wurttemberg (siehe Tabelle 5)
machen nun ein gemeinsames Handeln erforderlich. Die Evaluation und Folge-Evaluation des
Neugeborenen-Horscreenings (Nennstiel et al. 2017) in Deutschland unterstreichen dies.

Evaluation und Folge-Evaluation des Neugeborenen-Horscreenings in Deutschland

Mit der EinfUhrung des Neugeborenen-Horscreenings als Vorsorge-Untersuchung hat der G-BA auch
eine deutschlandweite Evaluation des Screenings nach funf Jahren beschlossen. Diese Evaluation
wurde vom G-BA nach einer europaweiten Ausschreibung an eine Bietergemeinschaft von
Expert*innen aus den Bereichen Epidemiologie (LGL), Statistik (LMU Minchen) und Padaudiologie
(UKM Minster) unter Federfihrung des Screeningzentrums am LGL vergeben. Datengrundlage war
die Vollerhebung aller 2011/2012 geborenen Kinder in der ersten und 2017/2018 geborener in der
Folge-Evaluation.

In diesen Evaluationen zeigte sich, dass das Neugeborenen-Horscreening bundesweit gut umgesetzt
wird. So ist fur Uber 8o % der Kinder ein Horscreening dokumentiert und der Zeitpunkt der
Diagnosestellung und des Therapiebeginns konnte seit EinfGhrung des Neugeborenen-Hérscreenings
als Vorsorge-Untersuchung deutlich gesenkt werden. Flachendeckende Horscreening- Zentralen mit
Anbindung aller Kliniken sind zur Sicherung der Vollstandigkeit des Screenings und des Trackings
kontrollbedirftiger Befunde sehr hilfreich. Dennoch zeigen sich auch bei den Horscreening-Zentralen
grofde Unterschiede in der Dokumentation des Neugeborenen-Horscreenings, der Erfassung von
Kontrolluntersuchungen und den Trackingendpunkten, so dass auch hier eine Vereinheitlichung und
Qualitatsstandards notwendig sind (Nennstiel-Ratzel et al. 2017; Nennstiel et al. 2022). Z.B. liegt in
einigen Horscreening-Zentralen fur bis zu 70 % der Kinder mit kontrollbedirftigem Screeningbefund
kein Ergebnis einer abklarenden Diagnostik vor. Bayern hat hier eine herausragende Trackingqualitat,
ein kontrollbedUrftiger Befund konnte bei Gber go % der Kinder abgeklart werden.

Das Tracking ist nach wie vor nicht durch den G-BA geregelt. Nahezu jedes zweite Kind ist ,lost-to-
follow-up". Es zeigt sich eine hohe Anzahl von falsch-positiven Befunden, was zu einer immensen
Verunsicherung und Belastung der Eltern fihrt und die Diagnostik fur Risikokinder fir angeborene
Schwerhdrigkeiten ist nicht ausreichend. Geringgradige und tief-frequente sowie retrocochledre
Schwerhérigkeiten werden durch ein TEOAE-Screening, das grofdenteils durchgefihrt wird, nicht
erkannt. Diese Fakten machen ein Tracking unabdingbar. Grundsatzlich ist auch ein Tracking auf
Vollsténdigkeit des Horscreenings Uber ein Geburtenregister oder in Kombination mit dem
Stoffwechselscreening erfolgreich.

Beider erneuten Evaluation des Neugeborenen-Horscreenings wurden Daten der Jahrgange 2017 und
2018 ausgewertet. Die Evaluation war auf den Screeningprozess begrenzt. Insbesondere sollte
Uberprift werden, ob eine Teilnahmerate von g5 % erreicht wird, mindestens g5 % der Kinder mit
auffalligem Erstscreening ein Rescreening erhalten und die Refer-Rate bei hochstens 4 % liegt. Diese
Zielvorgaben aus der Kinder-Richtlinie wurden bei der ersten Evaluation nicht erreicht. Des Weiteren
ergab die erste Evaluation, dass bei mehr als der Halfte der Kinder mit auffalligem Erstscreening ein
Rescreening mittels TEOAE und nicht wie in der Richtlinie vorgesehen mit AABR stattfand.

In der Folge-Evaluation wurde also das Screening fir die Jahre 2017 und 2018 im Vergleich zu den
Daten der Erstevaluation aus den Jahren 2011 und 2012 bewertet. Der Endbericht zur Folge-
Evaluation des Neugeborenen-Horscreenings 2017/2018 wurde verdffentlicht (Nennstiel et al. 2022)
Zusammengefasst weisen die Folge-Evaluation 2017/2018 als auch die Erstevaluation 2011/2012 auf
einen Optimierungsbedarf des Neugeborenen-Horscreenings in Deutschland hin und enthalten
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Empfehlungen, z.B. zu Anpassungen der Kinder-Richtlinie und Optimierungen des Screening-
Algorithmus. Die Autor*innen der Folge-Evaluation schlagen u.a. vor, ein Erstscreening auf drei
Testversuche pro Ohr einzugrenzen und ein Rescreening erst nach einem gewissen
Mindestzeitabstand (z. B. fUnf Stunden) und ebenfalls mit maximal drei Testversuchen pro Ohr
durchzufihren. So konnte z.B. vermieden werden, durch Mehrfachtestungen ein zufallig
unauffalliges Ergebnis zu erhalten. Zur Senkung der Rate an auffélligen Befunden, die weiter
abgeklart werden mussen (,Refer-Rate"), wird von den Autor*innen der Folge-Evaluation
vorgeschlagen, dass bei auffélligem Befund im Erstscreening konsequent ein Rescreening, bei
gesunden Neugeborenen auch mit TEOAE, durchgefihrt werden sollte. Nur fir Kinder mit
Risikofaktoren fiur angeborene Horstérungen und bei einem auffilligen TEOAE-Befund im
Rescreening sollte eine AABR vorgeschrieben werden.

Wissenschaftliche Erkenntnisse aus den letzten zwei Jahrzehnten

Die Vorgaben der Kinder-Richtlinie zum Neugeborenen-Horscreening wurden seit 2009 nicht
angepasst und entsprechen somit nicht den aktuellen Entwicklungen und Empfehlungen.
Mittlerweile haben sich das Wissen und die Erfahrungen betreffend Schwerhdérigkeiten und deren
Screening im Neugeborenenalter sowie die Therapiemdglichkeiten erheblich erweitert, so dass die
Empfehlungen zum Neugeborenen-Horscreening nicht mehr aktuell sind. Es fehlt eine Empfehlung
zum Vorgehen bei Kindern mit einseitiger Horstérung und es fehlt eine Empfehlung zum Vorgehen
bei Kindern mit erh6htem Risiko fur eine Horstorung.

Im Auftrag des G-BA haben bereits zwei Evaluationen zum Neugeborenen-Horscreening
stattgefunden. Es wird erwartet, dass der G-BA entsprechend der Empfehlungen dieser Evaluationen
und internationaler Empfehlungen die Paragraphen der Kinder-Richtlinie zum Neugeborenen-
Horscreening anpasst. Ferner wird aktuell die Leitlinie zu Horstérungen im Kindesalter aktualisiert
und soll am 24.09.2023 fertiggestellt werden.

Eine frUh- und rechtzeitige Horgerdte- und/ oder Cochlea-Implantat-Versorgung fihrt zu einer
Sprachentwicklung, die den horenden Altersgenoss*innen vergleichbar ist (Walker et al. 2015,
Tomblin et al. 2015, Yoshinaga-ltano et al. 2010). Die Versorgung ist dabei abhdngig vom
Bildungsstatus der Mutter, von der Horgerateakzeptanz und der nonverbalen Intelligenz (Walker et
al. 2015; Niparko et al. 2010).

FiUr die Entwicklung der kortikalen Synapsen im auditorischen Cortex bedarf es eines frihen
auditorischen Inputs. Fehlt dieser, sind v.a. Synapsen betroffen, die fir die Verarbeitung von Reizen
in der GrofRhirnrinde und deren Integration in Kognition und multisensorische Interaktionen
verantwortlich sind. Die Folge sind neben auditiven auch kognitive Einbuf3en. Da diese Einbul3en ganz
unterschiedlich sein kdnnen, ist in der Diagnostik und in der der Therapie ein personalisierter Ansatz
gefragt (Kral et al. 2016).

Das Konnektom-Modell der angeborenen Taubheit (Kral et al. 2016) weist auf die hohe Vernetzung
des auditorischen Systems mit vielen anderen Gehirnfunktionen wie Visus, Sprache, Aufmerksamkeit
und Gedachtnis hin. Zunachst muss der Schall auditorisch verarbeitet werden bevor eine Uberfihrung
in die phonetisch und nachfolgend in die phonologische Reprdsentation erfolgen kann, eine sog.
akustisch-phonetisch-phonologische Transformation (Kral A 2023). Die kritische Periode ist durch die
auditorische Verarbeitung des Schalles bedingt. Sie stellt laut Kral eine Art ,Vorbedingung", einen
ersten wichtigen Schritt in der Sprachentwicklung dar, die samtliche weiteren Schritte beeinflusst. In
der Katze kann das wissenschaftliche Team um Kral eine vergleichbare kritische Periode nachweisen,
ohne dass die Katzen in die Sprachentwicklung kommen (Kral et al. 2013). Eine EEG-Diagnostik in
Kindern zeigt die Generierung der P1-Komponente in auditorischen Arealen. Fir eine hohe Leistung
in Bezug auf die Erkennung der bedeutungsunterscheidenden Eigenschaften von sprachlichen
Objekten muss das Hororgan frih ein ,schnelles und effektives Verarbeitungstraining" erfahren.



Wenn ein prazise funktionierendes Neugeboren-Hérscreeningprogramm, die Vorteile der Cochlea
Implantat-Versorgung und Horgeratetechnologie und Anderungen der Gesetzgebungspolitik
zusammenwirken, dann gelingt es, dass mehr als 75% schwerhoriger Schiler*innen mit ihren
normalhdrenden Altersgenoss*innen Regelschulen besuchen (Antia et al 2009).

In der Uber Klassifikation der Schwerhérigkeit hinausgehenden erweiterten Diagnostik leistet die
Humangenetik inzwischen sowohl durch die Einzelgenanalyse als auch durch die Next-Generation-
Sequencing (NGS)-Methode, anders formuliert eine ,virtuelle" Paneldiagnostik, die de facto in Labor
ein komplettes Exom analysiert und die Auswertung auf Gene beschrdnkt, die mit Schwerhorigkeit
assoziiert sind. Die Identifizierung einer genetischen Ursache ist wichtig fir die Prognose der
Schwerhdrigkeit und der Sprachentwicklung als auch fur die Wahl der Behandlung.

Die humangenetische Diagnostik, ein reibungslos ablaufendes Neugeborenen-Horscreening
vorausgesetzt, am Anfang eines Kinderlebens, kann ein ,TUroffner" fir andere péadiatrische
Fachdisziplinen und praventive Arbeit darstellen, wenn ein Syndrom diagnostiziert wird. Das Risiko
fur eine angeborene Schwerhérigkeit ist durch die Konsanguinitét der Eltern erhoht (Bittles 2001;
Hamamy et al. 2011). Uber 250 Gene sind mit syndromalen und nicht-syndromalen
Schwerhdrigkeiten (Carpena et Lee 2018), weit Uber 600 Syndrome mit einer angeborenen
Schwerhdrigkeit assoziiert (Vona et al. 2020) (siehe auch Abbildung 1).

Anatomical site Onset 35‘;’(92';'% e Frequency §r°9f9§5'°" Symmetry
Conductive Congenital Moderate (41-55 dB) Low (<1 kHz) (;o?;i.sswe (bilateral)
Sgnsorineural Prelir}gual Mod. Sev. (56-70 dB) dedle (1-2 kHz) decline) Laterality
Mixed rostiingua Severe (71-90 dB) High (>2 kHz) Stable (unilateral)

Auditory processing Profound (>91 dB)

Vestibular \ \ / /

dysfunction
Yes or No \
0.1-0.2% in newborns
0.3-0.4% in adolescents

Acquired (20-40%) —_— eeee——— B Genetic (60-80%)

Toxic compounds

In utero infections,
i.e. by CMV
Noise exposure

Ageing processes
Non-syndromic Syndromic (30%)
(70%) > 600 entities, including
Usher, Pendred, Stickler, BOR,

Wmm

ADNSHL ARNSHL X-linked NSHL
(15-20%) (75-80%) (2-5%)

l

DFNB1 (20%)
GJB2 c.35delG

Mitochondrial (1%)

Figure 1: Characteristics and clinical classifications used to describe hearing loss.

Abbildung 1: Charakteristika und klinische Klassifikation der Schwerhdorigkeit (Vona et al. 2020)

Die Identifizierung einer genetischen Ursache bietet vielfdltige Chancen. Als Beispiel sind Kinder mit
einem Usher-Syndrom genannt, die im Laufe der Zeit ihr Sehvermégen und ihr Hérvermdgen
verlieren. Der Horverlust kann mit Horgeraten oder Cochlea Implantat ausgeglichen werden (Liu
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2014) und ermdglicht weiterhin eine verbale Kommunikation. Jedoch bedirfen sie der Aneignung der
Braille-Schrift, da der Sehverlust nicht ausgeglichen werden kann. Bei objektivierbar ausbleibendem
Horgewinn durch das Cochlea Implantat, bei Kontraindikation eines Cochlea Implantates (z.B bei
fehlendem Nerv) oder bei Ablehnung eines Cochlea Implantates durch den, die Sorgeberechtigten
bedirfen Sie der Aneignung der Lormen-Schrift. Als weiteres Beispiel dienen Kinder mit einem mit
Jervell- und Lange-Nielsen-Syndrom. Der Horverlust kann bei diesen Kindern ebenfalls durch ein
Cochlea Implantat ausgeglichen werden. Im Rahmen der kardiologischen Diagnostik und Therapie
sind u.a. Ziele die Pravention von Herzstillstand und plotzlichem Versterben. Die Implantation eines
Kardioverter-Defibrillators (ICD) kann diese Ziele unterstitzen (Liu et al. 2019).

Die Verwendung von getrockneten Blutspots (Dried Blood Spots — DBS) zur Diagnostik einer
Taubheit geben im Falle eines unklaren Befundes oder in der Identifikation von Mutationen
unbekannter Signifikanz die Moglichkeit, Jahre spater weitere Tests durchzufihren (Shearer et al.
2018).

Umsetzung der wissenschaftlichen Erkenntnisse in der Praxis

Das Ziel ist nun, gemeinsam die wissenschaftlich erarbeiteten Vorgaben fir eine frihe Versorgung
und damit ein erfolgreiches Neugeborenen-Horscreening umzusetzen.

Ein einfaches Kommunikationssystem zwischen Neugeborenenstationen, Facharzt*innen fir HNO
und Phoniatrie und Padaudiologie in Klinik und im niedergelassen Bereich, eine Aufristung, wenn
erforderlich, der verschiedenen Institutionen auf A-ABR-Gerdte, eine Erweiterung des Angebotes
einer frequenzspezifischen BERA-Diagnostik mit Unterstitzung der Klinikvorstande, die Einfihrung
eines einheitlichen schnellen und unkomplizierten Terminvergabesystems, eine zeitnahe einheitliche
digitale Umsetzung der Befundiubermittlung, ausfihrliche Schulungen der screenenden
Mitarbeiter*innen mit Zertifizierung und Re-Zertifizierung und eine fachkundige und einfGhlsame
Kommunikation mit den Sorgeberechtigten sollen umgesetzt werden.

Die durch die klinische und molekulare humangenetische Diagnostik gewonnenen Erkenntnisse im
Bereich der kindlichen Schwerhdrigkeit dienen vor allem dem einzelnen schwerhérigen Kind und
seinen Familienangehdrigen. In diesem Zusammenhang begleiten die Facharzt*innen eine Reihe von
Kindern mit seltenen Erkrankungen, die mit dem Symptom einer Horminderung einhergehen. Dabei
arbeiten sie eng mit dem Zentrum fir Seltene Erkrankungen (ZSE) zusammen. Das ZSE ist Teil des
Universitatsklinikums Ulm und der Medizinischen Fakultat. Interdisziplindr beschaftigen sich
insgesamt 27 Einrichtungen und Arbeitsgruppen der Universitat, des Klinikums und kooperierender
Krankenhauser in der Umgebung in Klinik und Wissenschaft mit seltenen Erkrankungen (SE). Prof.
Siebert, Direktor des Institutes fUr Humangenetik, ist stellvertretender Vorstandsvorsitzender des
ZSE. Das ZSE versteht sich dabei v.a. als Ansprechpartner und Lotse fir Betroffene, ihre Angehdrigen
und behandelnden Arzt*innen.

Die Europaische Union definiert Krankheiten mit einer Pravalenz von <5:10.000 Menschen als SE. In
Deutschland erkranken ca. 4 Millionen Menschen lebenslang an SE, die zu 80% genetisch bedingt
sind. Eine frUhe Diagnosestellung kann schwere Krankheitsverlaufe vermindern.

Im Falle des Nachweises eines Syndroms ist ein erfolgreiches Neugeborenen-Hdorscreening in
Verbindung mit der humangenetischen Diagnostik die Chance fir eine punktgenaue Therapie, eine
Pravention und damit eine personalisierte Medizin. Jedes unserer anvertrauten Kinder sollte unseres
Erachtens diese Moglichkeit erhalten. Eine interdisziplinare Betreuung jedes einzelnen
schwerhdrigen Kindes durch die HNO-Klinik, die Sektion Phoniatrie und Padaudiologie der HNO-
Klinik und das Institut fir Humangenetik, Universitatsklinikum Ulm soll dies ermdglichen.

Am UKU ist auf Initiative der Sektion der Phoniatrie und Padaudiologie der Klinik fir Hals- Nasen-
Ohrenkrankheiten, ~ Kopf- ~und  Halschirurgie ein  Kick-Off zur  Qualitatsinitiative
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Neugeborenenhdrscreening in den nachsten Wochen mit Frau Bartenschlager-Holzbaur und Herrn
Dr. Mayer, Stabsstelle Qualitats- und Risikomanagement Uniklinik Ulm, geplant, an dem auch Frau
Beckert, arztliche Referentin bei der QiG BW GmbH teilnehmen wird. Prof. Ehrhardt, Leiter der
Sektion Neonatologie und Padiatrische Intensivmedizin wird dies unterstitzen. Folgende weitere
Stakeholder werden dazu geladen: Klinik fur Kinder- und Jugendmedizin (KJM, Arztlichen Direktor
Prof. Debatin) und Klinik fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe (UFK, Arztlicher Direktor Prof. Janni).
Wir wirden uns Uber eine Teilnahme einer Vertretung aus dem niedergelassenen Bereich freuen.

Die Sektion Phoniatrie und Pddaudiologie ladt zusammen mit dem HZU der HNO-Klinik Ulm zu dem
ersten Treffen eines neu gegrindeten interdisziplindren Kommunikationskreises ,,Communication is
the key" (kurz ,Communikey") ein. Der Hintergrund: Wir alle arbeiten auf unterschiedliche Art und
Weise mit schwerhorigen Kindern und wissen, dass wir nur gemeinsam und auf Augenhdhe Kindern
mit Horschadigung ein sicheres Nest, angefillt mit Férderung und Forderung bauen und ihnen somit
Teilhabe ermdglichen. Umso wichtiger ist, dass wir uns personlich kennenlernen und interdisziplinar
austauschen. Wann? 25.09.2023, um 17:30 Uhr bis 19:30 Uhr. Wo? Horsaal der Universitatsklinik
Ulm am Michelsberg (Prittwitzstr. 43, 89075 Ulm). Ein abwechslungsreiches Programm ist
zusammengestellt, welches sich vor allem mit den Themen Qualitatsmanagement, Austausch Gber
individuelle Angebote und Herausforderungen in unserem gemeinsamen Alltag beschéftigt. Fur das
leibliche Wohl ist gesorgt.
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