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Wortprotokoll Bomiesheechuss

einer Expertenanhorung des

Gemeinsamen Bundesausschusses im Rahmen des
Beratungsverfahrens: Prifung der Kinder-Richtlinie
aufgrund aktualisierter Anforderungen an die
Durchfiihrung genetischer Reihenuntersuchungen
gemaR § 23 Absatz 2 Nummer 6 Gendiagnostikgesetz:
Erweitertes Neugeborenen-Screening und
Mukoviszidose-Screening

Vom 18. Mai 2021

Moderatorin: Frau Dr. Thomas

Beginn: 14:01 Uhr

Ende: 15:41 Uhr

Ort: Videokonferenz des Gemeinsamen Bundesausschusses

Gutenbergstrale 13, 10587 Berlin



Teilnehmer der Expertenanhérung

Universitatsklinikum Halle (UKH):
Herr Prof. Dr. Lessig

Martin-Luther-Universitdt Halle-Wittenberg (MLU):
Herr Prof. Dr. Rosenau

Bayerisches Landesamt fiir Gesundheit und Lebensmittelsicherheit (LGL):
Frau Dr. Nennstiel

Klinikum Oldenburg:
Frau Prof. Dr. Petersmann

Gendiagnostik-Kommission (GEKO):
Frau Achilles
Herr Dr. Ténnies

Universitatsklinikum Minster (UKM):
Herr Prof. Dr. Omran

Institut Mensch, Ethik und Wissenschaft Berlin (IMEW):
Frau Dr. Griber



Beginn der Expertenanhorung: 14:01 Uhr

(Die angemeldeten Teilnehmerinnen und Teilnehmer sind der
Videokonferenz beigetreten.)

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ich heilRe Sie herzlich zu unserer Sitzung der AG Kinder will-
kommen, in der wir mit Ihnen, den Vertreterinnen und Vertretern der Gendiagnostik-Kom-
mission, uns zu Fragen austauschen, mit lhnen ins Gesprach kommen mdchten in Bezug auf
die revidierte Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission, die letztes Jahr in Kraft getreten ist
und deren moglichen Anpassungsbedarf, der dann auf die Kinder-Richtlinie zuriickschlagt.

Ich mochte am Anfang gerne mit einer kurzen Vorstellungsrunde beginnen, sodass wir alle
wissen, wer sich hinter den jeweiligen Videoicons verbirgt. Ich schlage vor, dass ich Sie jeweils
kurz einzeln aufrufe, so wie ich Sie hier auf meinem Bildschirm sehe und hoffe, niemanden zu
vergessen.

Mein Name ist Sybill Thomas. Ich bin Referentin in der Geschaftsstelle des G-BA und leite die
AG Kinder nun mittlerweile schon seit einigen Jahren und bin auch mit deren Themen sehr gut
vertraut. Ich war schon einmal und bin jetzt wieder auch Gast in der Gendiagnostik-Kommis-
sion und heifRe Sie hier herzlich willkommen.

[Die Teilnehmerinnen und Teilnehmer stellen sich vor.]

Vielen herzlichen Dank! — Den Grund fir unsere Zusammenkunft habe ich vorhin schon kurz
skizziert. Wir méchte mit Ihnen gerne ins Gesprich kommen. Es haben sich Anderungen in der
Richtlinie der GEKO ergeben, die im letzten Jahr in Kraft getreten ist. Im G-BA haben wir dazu,
um den Anpassungsbedarf zu eruieren, auch entsprechend ein Beratungsverfahren im Marz
dieses Jahres eingeleitet.

Wir sind im Moment gerade dabei, auch den rechtlichen Rahmen abzustecken, inwiefern wir
hier die GEKO-Richtlinie, so wie sie jetzt existiert, auch umsetzen kénnen, um Anpassungsbe-
darfe entsprechend auch zu eruieren. Das ist auch der Grund fiir die Fragen, die wir Ihnen
gestellt haben. Vielen herzlichen Dank fiir die Antworten, die Sie uns tibersandt haben.

Ich mochte jetzt gerne die Diskussion eroffnen und gebe das Wort frei. — Herr Rosenau, bitte.

Herr Prof. Dr. Rosenau (MLU): Vielen Dank! — Frau Thomas, vielleicht nur ganz kurz von mei-
ner Seite, gewisser Weise auch als der Sprecher der Gendiagnostik-Kommission, begrifRen wir
es aullerordentlich, dass unsere beiden Gruppen jetzt ins Gesprach kommen. Wir sind ja beide
sehr wichtig, auch, was diese entsprechenden Untersuchungen an den Neugeborenen anbe-
langt.

Wir wirden uns auch wiinschen, wenn wir dieses Gesprach dann vielleicht auch nach und
nach fortsetzen kdnnen, denn wir werden heute sicherlich nicht alle Fragen abschlieBend re-
geln. Wir wiirden Sie gegebenenfalls auch gerne einmal zu uns sozusagen einladen, wobei im
Online-Medium es keine grof3e Rolle spielt. Das wollte ich nur vorwegschicken. — Ich glaube,
inhaltlich geht es mehr um die Fachfragen, die unsere Fachvertreter dann besser beantworten
kénnen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, auch Danke schon fiir die Einladung!

Gibt es Fragen, Antworten? Wer fangt an? — Frau Nennstiel, bitte.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Auch von meiner Seite als AG 11-Leiterin, vielen Dank!

Wir haben uns Uberlegt, was fur uns die wichtigsten Punkte sind, die in der Kinder-Richtlinie
Uberarbeitet werden miussten.
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Das ist zum einen die Aufklarung. Ich denke, das ist etwas, woran wir gemeinsam arbeiten
mussten. AulRerdem ist es generell die Qualitatssicherung, die auch im laufenden Verfahren
gewadhrleistet sein muss. Beispielsweise missen die Labormethoden dem aktuellen wissen-
schaftlichen Stand entsprechend immer wieder angepasst werden kdnnen. Vielleicht kdnnte
die Kinder-Richtlinie Formulierungen wahlen, die das den Laboren auferlegt oder man macht
das regelmalig Gber die Qualitatsberichte, also dazu sollte irgendwie ein Verfahren gefunden
werden.

Dann liegt uns die Befundmitteilung sehr am Herzen, die wir tGber die Geburtshelfer fir un-
gliicklich halten, die die Mitter, die nur zur Geburt kurz ins Krankenhaus gehen, oft kaum
kennen; aulRerdem das Thema, was Sie auch schon angesprochen hatten, Tracking, Konfirma-
tionsdiagnostik, auch Evaluation und Qualitdtsbericht.

Ich denke, einige Dinge waren sehr gut, wenn wir sie gemeinsam erarbeiten konnten, gerade
beispielsweise die Aufklarung, die auch von Patientenseite auch bei uns aus der GEKO von
Patientenseite immer wieder angesprochen wurde.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Lassen Sie mich dazu direkt zurlickfragen, Frau Nennstiel:
Wo sehen Sie den Anderungsbedarf hinsichtlich der Aufklarung?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Frau Griiber, mochten Sie etwas dazu sagen?
Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Bitte, Frau Griiber.

Frau Dr. Griiber (IMEW): Hier mochten wir deutlich machen, dass es uns nicht darum geht,
was in der Aufklarung steht, sondern auch wie es formuliert ist. Gerade aus Sicht der Patienten
und Patientinnen oder auch von Eltern ist es wichtig im Sinne des Informed Consent, dass sie
das verstehen. Nach unserer Einschatzung hilft es nicht, wenn immer mehr Informationen hin-
zugefligt werden. Sondern wir halten es fiir notwendig —wie Frau Nennstiel auch sagte — in
einem gemeinsamen Prozess dies noch einmal genau zu priifen. Also: Welche Informationen
mussen aus rechtlichen Griinden auch enthalten sein? Aber wie kann auch gewahrleistet sein,
dass die Personen, die es betrifft, diese Informationen auch verstehen? Alle wissen, es reicht
nicht, wenn man nur sendet, man muss auch verstanden werden. Das ist gerade bei diesen
Richtlinien auch von besonderer Bedeutung. Deswegen geht es nicht um einzelne Punkte, son-
dern es geht tatsichlich unserer Ansicht nach um eine grundsitzliche Uberarbeitung. Und das
ist machbar. Also, wir halten es nicht fir eine unlésbare Aufgabe, aber es ist eben anzugehen,
auch deshalb, damit wieder richtig Grund ist. Denn, wenn jedes Jahr etwas Neues dazukommt,
das wissen Sie auch, erhoht das nicht gerade die Verstandlichkeit.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke, Frau Griber. — Herr Rosenau.

Herr Prof. Dr. Rosenau (MLU): Vielleicht noch eine Ergdnzung aus rechtlicher Sicht: Ich glaube,
die Verstandlichkeit ist in diesem Kontext auch deswegen besonders bedeutsam, weil wir im
Augenblick eine besondere Regelung haben, dass es durchaus auch reicht, wenn die Hebam-
men beispielsweise entsprechend informieren, muss es Rulckfragemoglichkeiten bei einer
arztlichen Person geben. Das ist nicht so ganz das Konzept des Gendiagnostikgesetzes. Aber,
wenn wir das schon auch so akzeptieren und auch fir sinnvoll halten, dass wir es so handha-
ben, dann ist es umso wichtiger, dass diese Informationsmaterialien gut verstanden werden.

Ob man dann noch dariber hinaus geht —das wéare dann ein weiterer zukilinftiger Schritt —
und (berlegt, ob nicht gleich schon auch vor der Geburt der Arzt, an den sich die Frauen wen-
den, ein bisschen Uber diese Untersuchung aufklart. Das ware die Idealform. Soweit sind wir
ja noch nicht. Aber zunachst miissen wir erst einmal schauen, dass diese Informationsmateri-
alien dann gut verstanden werden. Das ist, glaube ich, ganz zentral.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Frau U. [GKV-SV], bitte.



GKV-SV: Ich habe eine Frage dazu: Ist es eine Frage, wie es formuliert ist, oder ist es zu viel, zu
wenig Information? Denn es sind ja mittlerweile, wie Sie sagen, immer mehr einzelne Erkran-
kungen dazugekommen. Dadurch ist es natirlich sehr komplex geworden. Die Frage ist natir-
lich, wenn es nur die Sprache ist, dann kdnnte man das ja umformulieren. Aber die Frage ist
ja auch, ob es zu viel ist in diesen Informationen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Wer mochte antworten? — Frau Nennstiel.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ich denke, es ist beides. Ich glaube, man muss die einfach komplett
auf den Prifstand stellen. Ich denke, es ist auch Aufgabe der Gendiagnostik-Kommission zu
sagen, was aus Sicht des GenDG unbedingt hinein muss und was nicht unbedingt hinein muss.
Es ware sicherlich gut, wenn man — wie Herr Rosenau sagt — schon vor der Geburt eine Auf-
klarung hatte. — Wir machen jetzt gerade ein Pilotprojet zu einer sogenannten U0, wodurch
man vielleicht den Kinderarzt vorher schon die Aufklarung iberlassen kdnnte.

Vielleicht gibt es dann auch eine Website fiir alle, die sich tiefer informieren wollen, wo sie
dann genauere Informationen haben kénnen. Aber jetzt im Moment ist es ehrlich gesagt kaum
lesbar. AuRerdem gibt es die Elterninformation zum Neugeborenenscreening, zum Hoérscree-
ning, zur Pulsoxymetrie, zur CF, das sind vier Teile und ich glaube, dass muss man einfach
einmal anpacken, neu aufsetzen. Das ist wahrscheinlich viel einfacher, als daran herumzudok-
tern. Wir wiirden uns daran gerne beteiligen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Frau U. [GKV-SV], bitte.

GKV-SV: Meine Frage war auch, ob man nicht wirklich trennen muss, was Aufklarung ist, was
gesetzlich vorgeschrieben ist und einen bestimmten Charakter haben muss und das, was man
allgemein als Information bezeichnet. Da muss ich sagen, dass es aus den Bereichen von an-
deren Erkrankungen, Friherkennungserkrankungen viele Add-on-Informationsmaoglichkeiten
gibt, die gar nichts mit der klassischen Aufklarung zu tun haben, sondern, wo lber das Pro-
gramm, Uber die Krankheiten und so weiter informiert wird. Das ist jetzt aber losgelost von
Aufklarung. Da kdnnte man jetzt — was heute viel gemacht wird — mit webbasierten Informa-
tionsplattformen und so weiter arbeiten.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Herr Omran.

Herr Prof. Dr. Omran (UKM): Ich denke, was wir alle beobachtet haben, ist ja, dass das Neu-
geborenenscreening immer komplexer wird. Das fuhrt dazu, dass es schon fiir den Geburts-
helfer, der das ja durchfiihren soll und beantworten soll, in vielen Teilen gar nicht mehr ganz
verstandlich ist.

Es gab auch eine gewisse Zogerlichkeit im Bereich des G-BA bezliglich genetischer Diagnostik.
Mittlerweile ist es mit dem genetischen SMA-Screening mehr als klar, dass genetische Diag-
nostik mit diesem neu eingefiihrten Screeningverfahren fiir SMA ganz klar flachendeckend
eingesetzt wird. Ich glaube, da ist es natirlich wichtig, dass man nun auch prazisierte Informa-
tionen dariber gibt, weil es natlirlich eine extreme Bedeutung fiir die Familie hat, was dabei
herauskommt. Das muss man natirlich auch wirklich erméglichen. Ich glaube, dass es eine
individualisiertere Sicht geben muss. Das heiRt, Menschen, die sagen, ich méchte mehr dazu
wissen, ich mochte informierter sein und nicht nur einfach ein Blutstropfen abgeben. Sie mis-
sen auch das Recht bekommen, diese Informiertheit zu erhalten. Und andere Leute sollen
nicht erschlagen werden von unseren Informationen. Das ist der Grund, warum wir gemein-
sam mit lhnen daran arbeiten wollen, es allgemeinverstandlich zu machen, um auch eine in-
dividualisiertere Aufklarung zu erhalten. Das ist auch der Grund, weshalb es dieses Modell-
projekt flir UO et cetera geben sollte. — Das ist die Sicht der GEKO. Es gibt eine Evolution im
Bereich des Neugeborenenscreenings und dem ist noch nicht in der Aufklarung Rechnung ge-
tragen.



Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke! — Frau U. [GKV-SV], dazu?

GKV-SV: Ich habe jetzt gerade das Wort Modellprojekt gehort. Gibt es schon welche? Oder
haben Sie aus anderen Landern oder regional, oder wie auch immer, Erfahrungen, dass hier
mehr Informationen vorhanden sind?

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Frau Nennstiel, wahrscheinlich dazu?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ja. — Wir starten jetzt zum 1. Juli coronabedingt ein Jahr spater, als
wir das wollten, in Bayern ein Projekt, unterstiitzt von der Bayerischen Staatsregierung, mit
Kinderdrzten mit einer sogenannten UO, wo die Mitter und auch die Eltern im letzten Tri-
menon der Schwangerschaft eine Aufklarung von den Kinderdrzten bekommen. Da ist das
Neugeborenenscreening neben anderen Dingen wie Impfen und Vitamin K-Prophylaxe und so
weiter ein zentraler Baustein.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Frau U. [GKV-SV].
GKV-SV: Gibt es eine Homepage oder Informationen zu diesem Projekt?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ich schicken Ihnen das Konzept, was wir an die Ethikkommission ge-
schickt haben.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ich habe eine Nachfrage zu diesem Modellprojekt: Soll die
Aufklarung, die dann im Rahmen der UO stattfindet, die Aufklarung innerhalb der eigentlichen
Durchfiihrung des Screenings ersetzen?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ja, wenn die Eltern schon eingewilligt haben, aufgeklart sind, bringt
es ja mehr. Sie kdnnen dann die Einwilligung in die Klinik mitnehmen. Aber das wird erst ein-
mal noch nicht der Standard sein. Sondern das ist jetzt erst einmal einfach ein Projekt, um zu
schauen, wie gut es funktioniert, wie gut es von den Eltern und Kinderdrzten angenommen
wird. Wobei wir schon eine starke Ruickfrage haben, bevor es startet.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Frau U. [GKV-SV].

GKV-SV: Ich denke, wir haben vorhin schon einmal diskutiert, wie das mit dieser ganzen Kette
mit Befundmitteilungen, Aufklarung und so weiter ist. Da gibt es natiirlich rechtliche Probleme
in Bezug auf die Aufklarung, weil ja eigentlich das moglichst alles von einer Person gemacht
werden sollte, die dann fiir das Screening die verantwortliche Arztin ist. Wenn es jetzt so los-
geldst wird, dann entspricht es eigentlich gar nicht mehr den formalen Regelungen des Gen-
diagnostikgesetzes.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ich denke, Sie weisen hier auf den § 9 GenDG hin?

Herr Dr. Tonnies (GEKO): Vielleicht kann ich etwas dazu sagen, denn wir hatten diese Idee
einmal in der AG angesprochen. — Vielleicht kann Herr Omran auch etwas dazu sagen.

Der Punkt war, die Aufklarung auf bereitere Fiile zu stellen, losgelost nattirlich erst einmal
von der Tatsache, dass es uns bewusst ist, dass die verantwortliche arztliche Person, die Per-
son ist, die die Aufklarung und Einwilligung nach GenDG vollziehen muss, das ist vollkommen
klar.

Es ging ein Stlick weit in unserer Debatte in der AG auch darum, zu sagen, dass — das war eben
auch das Stichwort von Herrn Omran bezuglich der individualisierten Situation —, wenn Eltern
ein Informationsbeddirfnis haben, dass sie auch den Zugang zu einer solchen Information be-
kommen.



Das Angebot war, zu sagen, das kdnnte bei Kinderarzten passieren oder sie konnten das tun.
Aber es ist nicht gleichzusetzen mit der Frage, ob sie dann die verantwortliche arztliche Person
werden. Auch dariiber kann man natirlich diskutieren, ob es so gehen kann. Aber primar ging
es um ein zusatzliches Informationsangebot, das auch mehr Raum, Zeit und individuelle Her-
angehensweise ldsst, als ein moglicherweise in der Realitdt stattfindendes Zweiminutenge-
sprach um die Geburt herum beziehungsweise kurz nach der Geburt, ganz losgeldst von der
Tatsache, dass wir natiirlich auch wissen, dass die verantwortliche arztliche Person, diejenige
ist, die die Einwilligung zur Untersuchung spater oder in dem Kontext selbst als verantwortli-
che arztliche Person einholen muss. — Vielleicht kann Herr Omran dazu noch mehr sagen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Herr Omran, wollen Sie dazu direkt antworten, oder solle
ich erst einmal Frau Nennstiel herannehmen?

Herr Prof. Dr. Omran (UKM): Gerne kann ich etwas dazu sagen. — Im Prinzip ist es das, was ich
eben versucht habe, anzudeuten, dass eigentlich die Komplexitat enorm zugenommen hat.
Eigentlich hat das schon lange begonnen, aber bei der Mukoviszidose wurde es ja klar. Bei-
spielweise wissen wir, wenn ein Patient mit Mukoviszidose positiv getestet ist, besteht die
Wahrscheinlichkeit, dass ein Heterozygoten-Tragerstatus extrem hoch ist. Also, wir wissen das
ja. Natdrlich hat das auch unmittelbar fir die Familie Bedeutung. Wenn Leute sagen: ,Ich
mochte gerne Uber bestimmte Dinge etwas mehr wissen” oder ,iich habe ein SMA und bin
positiv getestet fiir mein Kind“, dann hat das auch eine extreme Bedeutung flir den Heterozy-
gotenstatus.

Es gibt natiirlich Dinge, wo Menschen mehr und mehr auch sagen ,,ich mochte dartiber aufge-
klart werden, wenn es wichtig ist“. Das mochten sie vielleicht im Vorhinein, bevor die Situation
emotional schwierig nach der Geburt auftritt. Was wir eigentlich sagen, ist, dass es bei so einer
komplexen Situation nicht in Ordnung ist, wenn man eine Aufklarung falsch zu einfach macht,
also eine Aufklarung macht, die so einfach ist, dass es suggeriert: ,Ach, das hat ja gar keine
Bedeutung flir meine Familiengeschichte.” Aber das hat sie ja moglicherweise. Und fir die
Menschen, die mehr wissen wollen, finden wir, sollte natiirlich auch das Recht auf Informiert-
heit gelten. Umgekehrt wollen wir es auch nicht tGberbiirden. Das ist der Grund, warum wir
denken, dass man jetzt beispielsweise schon vor einem Modellprojekt zumindest Riickfrage-
moglichkeiten erarbeiten muss, um den Menschen gerecht zu werden.

Ich sehe im Alltag oft, dass nach den Geburten auf einmal die Guthrie-Untersuchung gemacht
wird und dann gefragt wird: ,,Stimmen Sie dem und dem, und dem zu?“ Das gab es beispiels-
weise damals beim Modellprojekt zum SMA-Screening und so weiter. Und das ist natdirlich fir
die einzelnen Mdtter in der Regel gar nicht so einfach. Das ist hoch emotional und zumindest
fir die, die das wiinschen, sollte man Riickfragemoglichkeiten erarbeiten.

Ich glaube, das ist der Hintergrund, wo wir eigentlich hinwollen. Wir wollen eigentlich eine
informiertere Gesellschaft. Das fiihrt auch dazu, dass nach meiner Meinung auch eine héhere
Akzeptanz da ist. Denn, wenn wir in eine Geburt hineingehen und sind hinterher vielleicht
auch ein bisschen Uberfordert, dann haben wir auch ein bisschen Angst, dass vielleicht auch
die Akzeptanz gar nicht so hoch ist. — Ich weil} nicht, wie ist gegenwartig die Akzeptanz vom
CF-Screening?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Die ist sehr gut, knapp schlechter als vom gesamten Neugeborenen-
screening. Also die Akzeptanz ist sehr gut.

Herr Prof. Dr. Omran (UKM): Wir haben natlirlich immer Sorgen, dass eventuell auch die Ak-
zeptanz nachldsst, wenn auf einmal vielleicht auch etwas falsch lduft.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Frau Nennstiel, Sie haben sich dazu noch gemeldet.



Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ich mdchte gleich auch an die Juristen ganz provokativ fragen: Wenn
eine Mutter oder die Eltern zur U0 zum Kinderarzt gehen und werden dort (iber das Neuge-
borenenscreening aufgeklart und stimmen zu, dann ware das die verantwortliche Person. Ab-
genommen werden kann das Screening ja dann in der Geburtsklinik, wenn die Einwilligung
vorliegt, und dann wiirde ich den Befund wieder diesem Kinderarzt, mit dem die Mutter ja
wirklich schon ein ausfuhrlicheres Gesprach hatte, mitteilen. Und dieser Kinderarzt wiirde die
Eltern informieren. Das ware doch fiir die Eltern viel besser als ein Gynakologe, der sich nicht
auskennt.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Herr Rosenau, bitte.

Herr Prof. Dr. Rosenau (MLU): Ich denke, das ware eine mogliche Losung. Ich habe eben auch
schon die ganze Zeit Gberlegt, wer denn eigentlich in diesem ganzen Prozess die verantwort-
liche arztliche Person sein sollte. Und wenn das schon in so einem frithen Stadium so initiiert
wird, dann wirde ich auch diese Rolle dem Kinderarzt oder der Kinderarztin zuschreiben. Ich
denke, das ist vertretbar. Man muss auch sehen, dass im Augenblick nach dem bisherigen
Prozedere moglicherweise gar nicht wirklich eine verantwortliche arztliche Person tatsachlich
aufklart. Das muss man auch immer ein bisschen im Blick behalten.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Frau Griber, bitte.

Frau Dr. Griiber (IMEW): Ich frage jetzt einmal alle vom G-BA: Entspricht das, was wir lhnen
jetzt erzahlen, Ihren Erwartungen? Sie haben detaillierte Fragen gestellt, und wir haben ge-
antwortet. Wollen Sie noch etwas anderes; wollen Sie mehr; wollen Sie fertige Konzepte ha-
ben? Oder reicht es lhnen, wenn wir auf dieser Ebene so diskutieren?

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Herr Schm. [KBV], bitte.

KBV: Ich meine, was Sie jetzt mit der U0 andeuten, mit allem, was Sie dazu gesagt haben, ist
natirlich ein wirkliches Kernproblem. Dieses Kernproblem geht zunachst einmal tiber die nor-
male Information bei Standarddiagnostik pathologisch im Neugeborenenscreening, wo wir
durch die Umfrage wissen, dass das bundesweit sehr unterschiedlich lduft. Wir wissen auch
alle, dass es immer noch eine Grenzgruppe gibt, die trotz aller Strategien und Bemihungen
nicht richtig erfasst wird, woran das auch immer liegt. Das liegt nicht immer an den Informa-
tionswegen. Das kann auch durchaus an den Leuten selbst liegen.

Wir haben uns eigentlich die letzten Monate schon sehr intensiv damit beschaftigt und sehen,
dass wir uns in einem sehr engen juristischen Korsett bewegen, das irgendwo zwischen den
Vorgaben des Gendiagnostikgesetzes liegt, aber auch durch die ganzen Datenschutzvorschrif-
ten, die aus allen moglichen Ecken das Sachgebiet beeinflussen. Das geht bis hin zu den Kin-
derrechten und wie Kindswohlaspekte in diese ganze Betrachtung miteinzubeziehen sind.

Ein ganz wesentlicher Faktor ist, dass eben die Wege der Informationen durch diese gesetzli-
chen Rahmenbedingungen dullerst problematisch sind. Nach unseren jetzigen Erkenntnissen
ist es nicht ohne weiteres moglich, dass das Labor beispielsweise den Kinderarzt anruft. Wir
haben das unter dem Aspekt lhrer UO natiirlich noch nicht geprift —das ist mir heute neu,
dass das geplant ist —, aber ich glaube nicht, dass das viel an der Aussage andert. Und Uber-
haupt die ganzen Informationswege zwischen den Playern: Die Player sind ja primar der Gy-
ndkologe und die Hebamme als Einsender; dann haben wir das Labor; dann sind die dritten
Player die Eltern in der ganzen Geschichte und der vierte ist dann das spezialisierte Zentrum,
das in Anspruch genommen wird; und der flinfte ist dann der betreuende Hausarzt, also was
Sie als Kinderarzt in der Regel benannt haben. Und die Informationswege zwischen diesen sind
mit Dornen gesat mit juristischen Einschrankungen, Verboten und Kommunikationssperren.

Was Sie jetzt beispielsweise gesagt haben, dass dann das Labor direkt mit dem Kinderarzt
Kontakt aufnimmt, ist —was ich jetzt die letzten Monate mitbekommen habe — im Moment



selbst mit Entbindungserklarungen /i.S. einer Einwilligung] und allem Mdglichen Gberhaupt
nicht moglich. Ich denke, es wadre ein sehr guter Weg, wenn der behandelnde Arzt spater dann
in dem Konzept schon auch bei der UO der vorbehandelnde Arzt ware. Ich denke aber, dass es
ein richtiger Ansatzpunkt ist. Man muss daran arbeiten. Denn wir haben de facto zwar ein
unheimlich gutes Screening in Deutschland. Wir haben eine unheimlich gute Erfassung. Wir
haben auch eine gute Umsetzung des Ergebnisses dieses Screenings. Aber wir wissen alle
auch, dass wir —ich kann die Zahlen nicht sagen, weil es keine soliden belastbaren Zahlen
gibt — zehn, vielleicht auch zwanzig Prozent der Falle haben, wo das spater mit der Umsetzung
in der Klinik, in der Betreuung und all diese Dinge nicht so ganz richtig funktioniert oder zum
Teil auch lberhaupt nicht funktioniert. Wobei das auch wieder ganz viele Ursachen hat. Das
liegt durchaus auch an den Eltern; das liegt an der Familie; das kann an Kommunikationswegen
liegen. Da gibt es ganz viele Moglichkeiten.

Aber, wenn alles gut funktioniert, haben wir immer zum Schluss eben noch dann Eltern, die
das nicht richtig weiterverfolgen. Und die Eltern sind bei der Geschichte der Schliissel des gan-
zen Genehmigungsverfahrens. Wenn sie nicht mitmachen, wird es schwierig. Also, das ist ein
ganz, ganz schwieriges Thema. Die UO ist sicher ein interessanter Aspekt, den ich beispiels-
weise bisher nicht auf dem Schirm gehabt habe, muss ich sagen, ich weiR nicht, wie es bei den
anderen ist. Aber, ob das die Durchsetzungsmaoglichkeiten verbessert, ist etwas, was wir wirk-
lich erst einmal prifen missen.

Also ich sage noch einmal: Nach unserem jetzigen Erkenntnisstand darf das Labor den Kinder-
arzt nicht anrufen. Sondern es darf nur den Einsender informieren. Und in ganz extremen Not-
fallen vielleicht noch die Eltern, wenn Notstandsklauseln eingreifen. Aber, wie gesagt, es ware
wichtig und richtig, dass wir uns in diesem Kontext gemeinsam daranmachen, einen Weg zu
suchen. Denn das Ergebnis muss bei der Sache sein, dass jedes Kind, was akut versorgungsbe-
durftigist, auf diesen — ich sage mal — Flowchart, der zum Schluss entstehen muss, erfasst wird
und in seiner Kindeswohlbetrachtungsweise angemessen beriicksichtigt wird. Ich glaube, das
ist sehr schwierig zu erreichen, wenn wir die rechtlichen Grundlagen einhalten wollen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Herr Schm. [KBV], dass Sie den Aufschlag ge-
macht haben, wie wir jetzt versuchen, uns an dieses Gebiet heranzutasten. —Ich habe als
nachstes Herrn Omran auf der Rednerliste.

Herr Prof. Dr. Omran (UKM): Herr Schm. [KBV], ich kann Ihnen nur beipflichten. — Ich habe
vor kurzem ein Gutachten geschrieben, wo es darum ging, dass ein Hypothyreosescreening
angeblich zu spat bei dem Kinderarzt eingetroffen war; man konnte kompliziert erkennen,
dass der Geburtshelfer es (ibers Wochenende verschickt hat. Demnach ging das per Fax an
den Geburtshelfer; dann muss der Geburtshelfer das erst einmal interpretieren; dann muss er
herausfinden, wer der betreuende Arzt ist; schickt es an den betreuenden Arzt; bis das wieder
daist, ist wieder Wochenende; und dann geht es weiter, dann muss der die richtigen Entschei-
dungen treffen. — Das ist nicht trivial.

Die Frage dahinter war: Ist das zu spat? Dann war die Frage: Wer hat hier die Verantwortung,
dass dieses Neugeborenenscreening vom Labor wirklich zeitgerecht wieder eintrifft? Es wurde
verschickt; dann kam heraus, dass die Post zu spéat geschickt hat, dass die Post moglicherweise
nicht verninftig delivered hat; Dinge mit Ein- und Ausgangsstempel wurden verglichen. Das
zeigt uns die hohe Komplexitat dieses Ablaufes.

Ich denke, es ist natiirlich klar, dass es auch eine durchfiihrende Verantwortung desjenigen
gibt, der die Blutprobe entnimmt. Da gebe ich Ihnen vollkommen recht. Es ist mehr als klar,
dass es bei der Einwilligung des Patienten durch die UO darum geht, dass eine informierte
Entscheidung da ist. Man kann nach meiner Meinung auch darlegen, wo der Befund hinterher
hin soll; das macht auch Sinn. Aber natirlich hat derjenige, der das Neugeborenenscreening
abnimmt, vor Ort ist es die Hebamme, die natiirlich ein System haben muss, wie man sicher-
stellt, dass dann auch etwas eintrifft.



Es kann ja postalisch etwas auch ganz verloren gehen, und muss dann gucken, wenn nichts
kommt, warum nichts ankommt. Da reden wir dann wirklich Gber Tracking, und wir reden
dariber, dass in diesem Bereich sehr, sehr wenig geregelt ist.

Ich habe dann versucht beim G-BA fiir dieses Gerichtsgutachten, irgendwelche verwertbaren
Informationen zu suchen. Ich habe gar keine gefunden. Es gibt von der Screening-Kommission
eine Richtlinie, die auf einmal Daten einfligt. Was aber auch ganz interessant ist, denn es sind
ja nur Richtlinien. Die Frage ist, wenn ich dafiir keine Leistung bekomme, wie komplex soll
dann der Arzt das alles machen missen.

Ich finde es hoch kompliziert. Ich wiirde eigentlich denken, wenn man jetzt die Gelegenheit
hat, darliber nachzudenken, dann sollten wir auch wirklich im Sinne des Kindes — und ich gebe
Ihnen vollkommen recht, unser Punkt muss der sein, dass die Kinderrechte gewahrt sind, dass
sie eine optimale Therapie bekommen — uns Gedanken machen, was wir anpassen mdssen,
damit es funktioniert. Das jetzige System hat nach unserer Meinung gewisse Liicken. Unter
anderem in dem Tracking sehen wir Unterschiede, und manchmal sind moglicherweise auch
von Land zu Land Unterschiede. Und es ist auch nicht fair, dass ein Land sich etwas mehr kiim-
mert und ein anderes vielleicht etwas weniger. Deswegen ist, was Herr Schm. [KBV] sagte,
vollkommen richtig, dass wir da vielleicht sehr dezidiert gucken kénnen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Frau Nennstiel.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Noch einmal die Frage an die Herrn Schm. [KBV/], vor allem an Herrn
Rosenau und die Juristen: Warum darf der Befund mit Einwilligung der Eltern nicht jemand
anderes als dem Gyndkologen mitgeteilt werden? Wenn die Eltern einwilligen, dass ein Zent-
rum, dass ihr Kinderarzt den Befund bekommt, warum muss das an den Einsender gehen, der
von der Krankheit in der Regel wenig versteht? Das war noch einfacher als es um Hypothy-
reose und PKU ging, das haben wir alle im Studium gelernt. Aber inzwischen ist es so komplex
und so schwierig, dass ich nicht verstehe, warum das nicht anders gehen soll und gerne
wisste, was da juristisch dagegensteht und ob das nicht vielleicht abanderbar ist.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Hier Rosenau, Sie sind direkt angesprochen.

Herr Prof. Dr. Rosenau (MLU): Das Problem ist die Mitteilungsregelung im § 11 GenDG, die
zum Ziel hat, diese hochsensiblen Informationen nach Sicht des Gendiagnostikgesetzes mog-
lichst nicht so weit zu streuen. Allerdings haben wir, wenn ich mich recht entsinne, schon re-
lativ friih in der GEKO auch gemeint, dass mit entsprechender vorheriger Aufklarung der be-
troffenen Person das auch einem Dritten mitgeteilt werden kann, weil es um den Schutz dieser
Person geht. Das haben wir auch schon so gesehen, und so wird das meines Erachtens auch
praferiert. Man miusste auch noch einmal schauen, es gibt dazu eine ganz friihe Mitteilung,
wo das so festgehalten wurde. Das hatte eigentlich andere Hintergriinde, jetzt nicht unseren
Kontext betreffend, aber das konnte man auch, denke ich, hier auf unseren Kontext Gbertra-
gen. /JAnm. GF: siehe 5. Mitteilung GEKO als Anlage 1 des Wortprotokolls]

Etwas schwieriger ist die Frage, die Herr Schm. [KBV] angesprochen hat, ob ein Kinderarzt in
der U0 schon —wenn wir das so wollen — die Untersuchung vornehmende Person ist. Man
konnte natirlich auch ,,Untersuchungen vornehmend” entsprechend auslegen und weit aus-
legen. Das hat bisher nur niemand gemacht, weil das noch nie so die Fragestellung war. Wenn
wir sagen, das ginge nicht, wir kdnnen das nicht so weit auslegen, dann miissen wir natirlich
an den Gesetzgeber heran und das GenDG selbst dndern, was aber sehr illusorisch ist, wie wir
alle wissen, dass sich da etwas dandern wird.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Konnen Sie vielleicht ein Beispiel nennen —die Frage geht
jetzt an Frau Nennstiel oder auch Herrn Rosenau —, was die Schutzwiirdigkeit des Kindes be-
trifft. Das haben Sie ja gerade benannt, Herr Rosenau, dass man hier aufgrund der Schutzwiir-
digkeit des Kindes den § 11 Absatz 3 anders legen kann.



Denn, wir haben uns diese Frage natdrlich auch gestellt und uns auch dazu rechtlichen Rat
eingeholt und haben das auch schon vor und zuriick diskutiert. Uns ist kein direktes gutes
Beispiel eingefallen, wo wir gesagt haben, genau da ist die Schutzwiirdigkeit des Kindes be-
troffen, und deshalb kann man das hier anders auslegen. — Frau Nennstiel, Herr Rosenau?

Herr Prof. Dr. Omran (UKM): Vielleicht kann ich etwas dazu sagen.
Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Gerne, Herr Omran.

Herr Prof. Dr. Omran (UKM): Am Ende des Tages sind das alles die Erkrankungen, wo die Uhr
tickt. Also bei der spinalen Muskelatrophie ist es ja so: Ich muss so friih wie moglich, namlich
vor der klinischen Prasentation anfangen zu behandeln, weil ich weil}, dass die Patienten, die
ich praventiv behandele, ein deutlich besseres Outcome haben. Das heiBt, je friiher — es gibt
auch schon publizierte Daten —ich anfange mit der Modifikation der Transkripte oder aber der
Gentherapie desto besser ist das Outcome. Dazu gibt es klare Daten. Wenn wir das einflihren,
muss man natdrlich alles dafiir tun, dass die Kinder nicht zu spét identifiziert werden.

Zweiter Punkt ist: Das sind all die lebensgefédhrlichen stoffwechselerkrankten Patienten. Wir
haben eine Reihe von Kindern, die zu uns kommen, die aufgrund von Stoffwechseldefekten
noch quasi an der Grenze dessen sind. Das heifSt, wenn man sie ein bisschen zu spat identifi-
ziert, kommen sie auf die Intensivstation, haben eine Hyperammonamie und haben eine ganz
schwere Entgleisung. Wir haben da einige Patienten, wenn man die nur ein, zwei Tage friher
identifiziert hatte, dann hatte man auch ein besseres Outcome; sie sind sonst geistig schwer
behindert; sie haben gar keine Chance mehr, wenn sie dann Ammoniakwerte haben von 1 500
und dialysiert werden missen. Sie sind alle geistig behindert durch die eine Entgleisung.

Ich denke, wenn man sagt, dass wir diese lebensgefdhrlichen Erkrankungen screenen und weil
wir fur diese lebensgefahrlichen Erkrankungen wissen, dass die Uhr tickt, dann kénnen wir
eigentlich nicht guten Gewissens sagen, wir haben hier nicht die Verpflichtung, ein optimales
zeitliches Management zu haben. Das wiirde ich denken, ware der Weg, wie ich das begriin-
den wiirde als Kinderarzt. Aber das kann auch eine falsche Sicht sein, weil ich kein Jurist bin.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ich denke, lhre Sicht ist als Kinderarzt ganz bestimmt richtig
und nachvollziehbar. In welchen rechtlichen Grenzen wir uns dann nachher bewegen, das
mussen dann wiederum die Juristen einschatzen. — Aber ich habe als nachste Frau G. [PatV]
auf der Rednerliste.

PatV: Erst einmal vielen Dank, Herr Rosenau, fiir lhre rechtliche Einschatzung seitens der
GEKO, dass Sie den § 11 Absatz 3 vielleicht da gar nicht so streng sehen.

Wie Frau Thomas schon sagte, hat die AG natlrlich auch rechtliche Stellungnahmen eingeholt
und das Ergebnis war eigentlich schon, dass es durchaus streng zu sehen ist und dass die Er-
gebnisse nicht an andere mitgeteilt werden diirfen, eigentlich wirklich nur an die betroffene
Person, sprich das Kind. Deswegen merken wir jetzt auch im Gesprach die Schwierigkeit, was
rechtlich moglich ist und was nicht.

Ich weil nicht, ob ich jetzt die Frage vielleicht auch einmal an Herrn Glaubitz stellen kann, ob
vor dem Hintergrund der Argumentation Uber die Schwere, die Bedeutung, der Wichtigkeit
des Informationstransfers, die wir jetzt gerade von Herrn Omran gehort haben, dann vielleicht
eine andere Einschatzung moglich ist, oder ob das immer noch nicht schwerwiegend genug
ist. Es gibt ja einen gewissen Bewertungsspielraum, so wie ich es verstanden habe.

Herr Glaubitz (BMG): Das Kind hat sicherlich nicht nur das Recht auf informationelle Selbst-
bestimmung, sondern auch andere Rechte, die zu beachten sind. Insofern sind bei solchen
Entscheidungen immer mehrere Rechtsgliter zu berticksichtigen, die dann abgewogen werden
mussen.



Aber der Grundgedanke des § 11 Absatz 3 ist schon der Schutz des Rechts auf informationelle
Selbstbestimmung und dass die genetischen Daten beziehungsweise die Ergebnisse der gene-
tischen Untersuchungen und Analysen nicht an andere Ubermittelt werden, sondern nur in
dem dort —also in § 11 —vorgesehenen Pfad.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Herr Tonnies, bitte.

Herr Dr. Tonnies (GEKO): Ich wollte nur kurz ergénzen, weil Herr Rosenau das eben angespro-
chen hatte, und auch noch einmal zu dem, was eben besprochen wurde, die Wege der Infor-
mation, des Ergebnisses und so weiter: Die GEKO hatte das zunachst in einer Mitteilung kund-
getan im Zusammenhang mit Vertretungsrecht und solchen Geschichten, wo es wirklich auch
darum ging, dass das schnell Informationen an die ratsuchende Person gelangen kann, auch
wenn die Arztin oder der Arzt im Urlaub ist, oder was auch immer. Das ist dann aber alles auch
origindr eingearbeitet worden. Also, das steht jetzt alles auch so in der Aufklarungsrichtlinie.
Nach meinem Kenntnisstand hatten wir da auch schon das Verstdandnis, das in der GEKO da-
hingehend herrschte, dass bei vorliegender Einwilligung — das war auch damals im Zusammen-
hang mit dem CF-Screening schon aufgekommen, so wie das Usus ist auch in anderen Labo-
reinrichtungen oder genetischen Einrichtungen —, bei Aufklarung mit Einwilligung des Ratsu-
chenden auch Ergebnisse an weitere Arzte mitgeteilt werden kénnen. So haben wir das jeden-
falls gesehen, eben aus praktikablen Griinden, erstens aus Erfahrungsgriinden, aber zum zwei-
ten auch, um mogliche Wege zu verkiirzen, wie Herr Omran das auch gut dargestellt hat.

Ich wollte nur noch einmal eines klarstellen, nicht dass das so aussieht, als wiirde hier ersatz-
weise eine arztliche Person auftreten. In der Debatte in der GEKO ist immer der § 11 auch so
verstanden worden, wie es in der Begriindung des Gesetzes auch steht, dass also nicht aus
rein formalen Griinden die verantwortliche drztliche Person, die die Aufklarung macht und die
Einwilligung entgegennimmt, die Person ist, die das Ergebnis bekommt. Das hat auch ganz
wichtig damit zu tun, dass es eine fachkompetente Person ist. Wir hatten dann auch in unserer
Definition in der Richtlinie gesagt, wenn eine verantwortliche arztliche Person aus physischen
Grinden beispielsweise nicht das Ergebnis an die Patientin oder den Patienten weitergeben
kann, dass die Ersatzperson entsprechend genauso fachkompetent sein muss.

Wenn man das jetzt zuriickzieht auf den Gedanken, den wir am Anfang geduBert hatten, wo
es um die Frage zu dem Thema UO ging, also eine Aufklarung moglicherweise entsprechend
durch den Kinderarzt als verantwortliche arztliche Person erfolgt, dann wiirde logischerweise
sie diese Stelle einnehmen, dass sie dieses Ergebnis mitgeteilt bekommt. Es geht nicht darum,
dass der Kinderarzt oder die Kinderarztin in der jetzigen Debatte die Information moglicher-
weise sinnvollerweise auch haben sollte, ersatzweise die Information bekommt. Natdlrlich be-
kommtimmer die verantwortliche drztliche Person auf jeden Fall das Ergebnis der genetischen
Untersuchung.

Aber wir haben das schon so gesehen, dass Patientinnen und Patienten, also auch auRerhalb
des Neugeborenenscreenings, aulRerhalb genetischer Reihenuntersuchungen, die Méglichkeit
haben sollten, darin einzuwilligen, dass auch anderen Personen das mitgeteilt wird. Nach un-
serem Verstandnis war es immer auch so gemeint, dass wirklich diese Fachkompetenz der
verantwortlichen arztlichen Person das wesentliche ist und eben nicht Ergebnisse in alle Welt
gestreut werden und moglicherweise die ratsuchende Person dieses Ergebnis dann von je-
mand anderen mitgeteilt bekommt. Das sollte in dem Fall so nicht der Fall sein. Wenn man
das Uber die verantwortliche arztliche Person regelt, denke ich, sind wir auf einem ganz nor-
malen Gleis. Aber es geht nicht um ersatzweise Mitteilung, das ist ganz wichtig, so steht es
auch nicht in der Richtlinie.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Herr Ténnies. — Ich habe jetzt Herrn Rosenau
auf der Rednerliste.
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Herr Prof. Dr. Rosenau (MLU): Ich habe nur noch eine Ergdnzung zu dem, was schon Herr
Omran und Herr Tonnies auch gesagt haben: Das Ziel muss sein, von dem Kind einen Schaden
abzuwenden. Das ist unsere oberste Marschroute, dass wir dem Kindeswohl gerecht werden,
dass dann durchgesetzt und vertreten wird durch die Eltern.

Es kann durch den Regelungsparagraphen 11 sein, dass es zu Verzogerungen bei der Befund-
mitteilung kommt, die fiir das Kind fatale Folgen haben kdnnte. Aus diesem Grund hatten wir
schon damals 2012 auch gesagt, dass es auch mit Einwilligung einen anderen Weg geben
muss, wenn man schon von vornherein weil3, dass es Schwierigkeiten gibt. Und es ist zu fra-
gen, inwieweit jetzt bei der Kinder-Richtlinie auch entsprechende Situationen vorliegen, dann
konnte man auch mit dieser Einwilligung argumentieren. Ich wiirde jetzt nicht mit einer mut-
makRlichen Einwilligung kommen. Wir haben ja die Eltern, die in das Neugeborenenscreening
einwilligen missen und die kdnnten dann auch die entsprechende Einwilligung in die Weiter-
gabe an eine bestimmte sachkundige Person einwilligen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Okay. — Herr Schm. [KBV], bitte.

KBV: Frau Thomas, Sie haben vorhin gefragt: Wo kann man das ableiten, dass irgendetwas
den § 11 noch im Sinne des Kindes starkt? Ich denke, dazu missen wir in das SGB VIII gehen,
das ist ja ein relativ neues Gesetz, es ist erst vier, funf Jahre alt. Im SGB VIII § 8 ist der Schutz-
auftrag bei Kindswohlgefahrdung definiert. Der gibt auch genau den Weg vor, dass das natiir-
lich Uber die Eltern zu gehen hat, aber er beschreibt auch — dieser Paragraph ist im SGB im-
merhin zwei, drei Seiten lang —, dass das Kindeswohl an oberster Stelle zu stehen hat. Ich
wirde bitten, dass unsere Juristen sich einmal abseits unseren normalen SGB V-Schauspiels
diesen § 8 SGB VIl ansehen. Daraus leitet sich aus meiner Sicht ndmlich ab, dass wir durchaus
Moglichkeiten haben, im Sinne des Kindeswohls tatig zu werden und in lhrem Sinn, Herr Ro-
senau, das relativ breit zu interpretieren im § 11, weil wir da abgesichert sind Uber das
SGB VIII. Und das ist genau der Weg, den unsere Kinderschutzgruppen zurzeit gehen, die wir
immer breiter jetzt haben. Das lduft alles im Prinzip Gber das SGB VIII § 8. Und das hebelt auch
das Schweigerecht, die Schweigepflicht und all diese Dinge sehr stark aus. Aber bitte, das sol-
len die Juristen bearbeiten. Ich kann nur den Tipp geben, dass das ein Weg ist, mit dem wir
sehr viel arbeiten.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon, Herr Schm. [KBV]. — Herr F. [KBV], bitte.

KBV: Ich wiirde sogar noch weiter gehen. Ich wiirde ins Grundgesetz Artikel 6 schauen. Letzt-
lich und endlich sind die Eltern verantwortlich fir die Kinder. Es ist doch nur eine Theorie, dass
ein Neugeborenes seine informelle Selbstbestimmung wahrnehmen kdnnte. Wie soll das denn
gehen? Es kann nur Uber die Eltern gehen. Und wenn Gefahr in Verzug ist —und darum geht
es nur —, ist eine andere Situation gegeben.

Ich mache ein Beispiel: Wenn ein Kind meinetwegen eine Chromosomenanomalie, ein Turner-
Syndrom hat, das zunachst einmal keine Konsequenz hat, da ist das doch anders zu bewerten,
als wenn es einen MCAD-Defekt hat, wo es vielleicht in einer Woche tot ist. Ich denke, man
kann ungleiches nicht gleichbehandeln. Dazu mussten sich, glaube ich, die Juristen auch ein-
mal untereinander austauschen, weil wir hier auch sehr unterschiedliche Sichtweisen librigens
haben. — Ich finde es sehr schon, was Sie sagen, Herr Rosenau, das kommt meiner Vorstellung
sehr viel ndher als das, was ich heute sonst gehort habe.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Frau Griber, bitte.

Frau Dr. Griber (IMEW): Wobei ich Herrn Rosenau niemals so verstanden habe, als wolle er
das Gendiagnostik-Kommission /gemeint: GenDG] auller Kraft setzen. Vielleicht kénnen wir
auch noch einmal einen Schritt zuriickgehen, und vielleicht kénnen wir noch einmal, weil jetzt
die Kollegen und Kolleginnen von der GEKO verschiedene Stellen auch genannt haben.
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Wir haben uns Gedanken dariiber gemacht, wie im Sinne des GenDG und im Sinne des Kindes
auch die entsprechenden Paragraphen zu interpretieren sind. Wir haben sie jetzt mindlich
vorgetragen und ich denke, es ware ein leichtes — da schaue ich jetzt die Geschaftsstelle an —
noch einmal die Stellen auch herauszusuchen, wo wir uns schon die Gedanken gemacht haben
und das dann auch dem G-BA zur Verfligung zu stellen. Man muss nicht immer das Kind mit
dem Bade ausschitten.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Frau Griber. — Wenn es bereits verschriftlichte
Stellungnahmen, Mitteilungen oder wie auch immer das sich genau im Wortlaut verhalt in der
Geschéftsstelle beziehungsweise von der GEKO gibt, dann sind wir natiirlich iber die Uber-
mittlung dessen sehr dankbar.

Frau Dr. Griiber (IMEW): Da habe ich jetzt zu viel versprochen.
Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Herr Tonnies misste mal in die Kamera schauen.

Herr Dr. Tonnies (GEKO): Der Herr Tonnies kann immer schlecht beides. Und wenn ich in die
Kamera schaue, sehe ich nicht, was ich schreibe, wenn ich gerade einen Auftrag bekomme.
Aber ich versuche, zu multitasken, aber als Mann ist das immer ganz schwer.

Ich versuche nebenbei herauszufinden, was Frau Griber genau meint, aber ich bin mir sicher
durch eine kurze Riickfrage bei ihr, bekommen wir das noch heraus. Sobald wir etwas gefun-
den haben, bekommen Sie auch etwas schriftlich. Es wird sich sicher auf die Aufklarungsricht-
linie und auf die davor gemachten Mitteilungen der GEKO beziehen, denn aus den Protokollen
werden wir sicherlich nicht zitieren, aber iber diese Fragestellung haben wir uns sicher Ge-
danken gemacht und wir kdnnen da etwas formulieren, da bin ich mir ziemlich sicher.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Gut, wunderbar oder uns auch hinweisen — also Richtlinien
haben Sie gerade auch schon genannt —, auf etwas, wo wir vielleicht noch einmal Honig daraus
ziehen kdnnen. — Jetzt aber Herr Lessig.

Herr Prof. Dr. Lessig (UKH): Vielen Dank! — Ich mdchte vielleicht an das anknipfen, was Herr
Schm. [KBV] gerade gesagt hat. Ich habe ndamlich parallel genau dasselbe gemacht wie er, also
ich habe mal geschaut, was denn so die Kindeswohlgefahrdung fiir rechtliche Méglichkeiten
bietet. Und da ist genau das, was Herr Schm. gesagt hat, der § 8a aus dem SGB VIIl aus meiner
Sicht auch eine wichtige Grundlage, worauf man aufbauen kann.

Zusatzlich moéchte ich in die Diskussion einfach noch einmal einen rechtsmedizinischen Blick-
winkel mit hineinbringen, wo wir uns ja weiter ab und zu mit fatalen Ausgangen, was das Kin-
deswohl angeht, zu beschaftigen haben. Da ist es immer am Ende so, dass dann die Strafver-
folgungsbehorde in dem Fall natirlich prift, ob die Informationskette entsprechend eingehal-
ten worden ist. Meines Erachtens ist es da so, dass eine Informationspflicht gegeniliber denje-
nigen schon besteht, wenn durch eine zeitliche Verzogerung eine Gefdhrdung des Kindes-
wohls, also hier eine verspatete Therapie, eintritt. Ich denke, das sollten wir bei der weiteren
Diskussion im Hinterkopf behalten.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon, Herr Lessig, auch flr das Beispiel. — Herr
Rosenau, bitte.

Herr Prof. Dr. Rosenau (MLU): Noch einmal kurz an Herrn Schm. [KBV]: Es ist in der Tat so,
wenn Sie zwei Juristen fragen, bekommen Sie drei unterschiedliche Meinungen. Ganz klar
schwarz oder weil} ist das nie, auch bei uns, in unserem Fach nicht. — Bei dem SGB VIII und
dem § 8a hatte ich ein bisschen Bedenken, weil es doch eine sehr spezielle Materie ist.
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Aber die Kindeswohlidee finden Sie auch ganz zentral und in Gbergreifenden Gesetzen, wie im
§ 1666 Birgerliches Gesetzbuch. Letztlich geht es hier darum, wie es auch im Grundgesetz
verankert ist, dass alles dem Kindeswohl zu dienen hat, dariiber besteht letztlich kein Streit.

Die Frage ist immer nur, wie weit man das Kindeswohl flir Auslegungen aktiviert, die sich so
unmittelbar aus dem Gesetz vielleicht nicht ergeben. Dass alles um das Kindeswohl geht und
dass auch das Gendiagnostikgesetz natirlich nicht gegen das Kindeswohl aufgestellt sein will,
das, glaube ich, ist relativ unstrittig.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Herr Lessig noch einmal, bitte.

Herr Prof. Dr. Lessig (UKH): Ich mdchte in dem Zusammenhang noch ergdnzen, dass wir
Rechtsmediziner regelmaBig gegen die arztliche Schweigepflicht verstolRen, weil wir bei Kin-
deswohlgefahrdung diese Informationen, die wir erheben, an die Strafverfolgungsbehérde
weitergeben. Es hat, soweit das aus unserem Fach bekannt ist, noch nie ein Verfahren gegen
einen Rechtsmediziner gegeben.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Aber vielleicht gegen den G-BA. [Idchelt]

KBV: Das trifft uns in der Padiatrie auch so, wenn wir Verdacht auf Kindeswohlgefahrdung an
die Jugendhilfe melden. Auch da gibt es meines Wissens bisher keine Strafverfolgung gegen
die Kolleginnen und Kollegen, die dies getan haben.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Wenn wir jetzt von der inhaltlich vertieften Diskussion ein-
mal auf so eine Metaebene gehen und uns folgendes liberlegen: Wie miusste dann der Daten-
fluss aussehen, auf das genau dieser Aspekt, den wir hier jetzt schon so vertieft betrachtet
haben, minimiert werden kann, also dass das Kindeswohl gefahrdet ist? — Frau Nennstiel,
bitte.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Das eine ist, wenn wir eine UO haben, dann miisste das Labor dem
Kinderarzt, der auf der Einwilligung vermerkt ist, der miisste auf der Testkarte zusatzlich zum
Einsender angeben sein, einen auffilligen Befund mitteilen. Das hat den Nachteil, dass man
auch dem Einsender zumindest mitteilen musste, dass die Karte angekommen ist, damit er
weil, dass ein Befund da ist.

Wir haben in Bayern ja schon eine dhnliche Lésung mit einer Einwilligung, und da ist es so,
dass, wenn die Eltern eingewilligt haben, ist es auf der Testkarte vermerkt, und dann wird
beim auffalligen Befund das entsprechende Zentrum informiert, und dieses Zentrum ruft die
die Eltern an. Das hat den groRen Vorteil, dass die Eltern direkt riickfragen kénnen. Also ers-
tens, dass das Zentrum weil}, wie viele der auffalligen Befunde bestatigen sich nachher. Das
heiRt beispielsweise bei CF, wenn die Eltern sofort erfahren, dass vier von fiinf auffalligen Be-
funden sich nicht bestétigen, ist das schon einmal eine grolRe Hilfe.

Das zweite ist, dass sofort ein Termin ausgemacht werden kann zur weiteren Diagnostik, dass
die Eltern alle Fragen stellen kdnnen, dass der Experte die Fragen beantworten kann. Das kann
ein Gyndkologe nicht, und das kdnnen wir auch von den Gyndkologen nicht erwarten, ge-
schweige denn von Hebammen, dass sie diese ganzen Krankheiten, diese ganzen schwierigen
Therapien, den positiven pradiktiven Wert und dhnliches kennen.

Und es bewahrt sich sehr. Wir haben auch eine Befragung gemacht bei Eltern im Vergleich zu
Heidelberg, wo das Verfahren ein anderes ist, und haben gesehen, dass es sehr viel weniger
Beunruhigung gibt, dass die auffdlligen Befunde sehr viel schneller abgeklart werden, dass die
Eltern sehr viel zufriedener sind. Es gibt auch Untersuchungen dazu, dass die Art der Informa-
tion Uber eine Erkrankung bei den Eltern das spatere Compliance im Rahmen der Erkrankung
mitbestimmt.
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Ich kann Thnen auch ganz schreckliche Dinge erzahlen, die friiher bei uns passiert sind, warum
wir wirklich auf diesen Weg gegangen sind auch mit Zustimmung unseres Ministeriums, dass
eine Mutter in der Klinik, die noch keinen Milcheinschuss hatte, gesagt bekommt von dem
zustandigen Gyndkologen ,wenn lhr Kind nicht trinkt, dann stirbt es” und dahnliche Dinge, also
das sind wirklich dramatische Sachen. Deshalb haben wir gesagt, es muss sich irgendetwas
andern, und das wiirde ich auch wirklich dem G-BA sehr ans Herz legen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Wenn ich einmal zurlickfragen darf, Frau Nennstiel: Sie se-
hen hier im Prinzip einen Kinderarzt, der in dem Team mit enthalten ist. Was ist, wenn es das
erste Kind ist und Eltern noch gar keinen Kinderarzt haben, was machen wir dann?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ich denke, es sind zwei Dinge. Wenn ich die U0 habe und vorher
schon bei einem Kinderarzt war, dann habe ich dort einen Ansprechpartner. Wenn ich keinen
Ansprechpartner habe oder wenn ich noch keine U0 habe, dann geht es (iber das Zentrum fiir
die spezifische Krankheit. Also nur, wenn ich jetzt beispielsweise Verdacht auf einen MCAD-
Mangel habe, dann ruft jemand aus der Stoffwechselambulanz die Eltern an und sagt: , Wir
haben hier einen auffalligen Befund, kommen Sie morgen zu uns; schauen Sie, dass lhr Kind
zwischendurch zumindest Glukoselosung zu trinken bekommt.” — Oder dhnliches.

Also, es gibt die zwei Wege: Entweder mit der U0, das ware das neue Konzept oder wie bisher,
dass der Spezialist oder beispielsweise das CF-Zentrum anruft, wenn das Kind wirklich alt ge-
nug ist, dass man einen SchweiBtest machen kann und sagt: ,Wir haben diese Woche, morgen
oder Ubermorgen, einen Termin fir einen SchweilStest, kommen Sie dann; vier von finf
Schweiltests sind unauffallig und der lauft so und so ab, bringen Sie das und das mit” und so
weiter. Also: Entweder Kinderarzt oder Experte.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ich habe noch eine kurze Rickfrage: Wie realisieren Sie dann
die freie Wahl der Eltern, was es ja gibt, beziiglich der entsprechenden Zentren, die sie dann
aufsuchen kénnen oder auch nicht — ich weil3, die Realitat sieht anders aus —, aber diese freie
Auswahlmoglichkeit gibt es ja nun, wie realisieren Sie das in diesem Konzept?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Wir haben das grofRe Gliick, dass wir ein Flachenland sind, und die
Entfernungen relativ groB sind in Bayern und dass sich die Universitatskliniken, wo es nur in
Augsburg und in Miinchen zwei grofRe Kliniken gibt; die einigen sich, das ist festgelegt im La-
bor, die einen slidlich der Autobahn, die anderen nordlich der Autobahn oder dhnliche Dinge.
Also, wir haben vorher einen Kreis von allen Experten, die sich treffen und gemeinsam das
festlegen, wie wir das verteilen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Das ist dann von der anderen Richtung her gedacht? Gut.
— Herr Schm. [KBV], bitte.

KBV: Frau Nennstiel, ich lobe immer schon das bayerische Screeningkonzept mit der Informa-
tion der Eltern. Es ist sehr schon, dass jetzt einmal die Macherin dieses Konzeptes selber das
Wort ergriffen hat und das ein bisschen naher erldutert hat.

Man darf aber nicht vergessen, Frau Nennstiel, dass bei uns in Bayern auch dann schon der
Gesetzgeber oder die Regierung unterstiitzen musste, dass das auch im Rahmen der Bundes-
gesetzgebung nicht moglich gewesen ware, das so zu machen. Ich weild nicht genau, was da
im Hintergrund lief, das wissen Sie besser. Aber ich weiR, dass da sehr viel gelaufen ist, dass
wir da hingekommen sind. Dieses Konzept kdnnen wir auf Bundesebene zurzeit nicht umset-
zen.

Aber trotzdem: Ich glaube, es ist wirklich ein beispielhaftes Konzept. Denn wir haben ja eine
ganz vertrackte Lage. Wir haben rein juristisch die Moglichkeit, dass der Laborarzt informiert
wird und dass die Eltern informiert werden.
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Wir wissen oft nicht, wer der Kinderarzt ist. Wir miissen dann, wenn der Laborarzt da alleine
hdngt und die Eltern nichts tun, eine Empfehlung geben fir ein Zentrum. Das muss auch gere-
gelt werden. Da gibt es Konkurrenzprobleme, die wir bundesweit erst einmal beachten mis-
sen jetzt, auch wenn es in Bayern nordlich und stidlich der Autobahn geregelt ist.

Prinzipiell ist die Frage von Frau Dr. Thomas wichtig. Wir kdnnen das nicht einfach legen, dass
das Labor irgendein ihm genehmes Zentrum — sage ich jetzt einmal negativ — einfach infor-
miert. Also zum Schluss bleibt wirklich der Weg; der Kinderarzt ist unzuverldssig, nicht in der
Arbeitsweise, aber sehr oft noch nicht bekannt, gerade bei Erstgebdrenden zu dem Zeitpunkt
und schon gar nicht den Entscheidungstragern im Labor bekannt. Die Eltern wissen es viel-
leicht sogar. Das ware mit einer UO zu umgehen; da kdnnte man ein gutes Konzept haben.
Aber die U0 haben wir fiir die Entscheidungsfindung jetzt im Moment nicht.

Ich denke im Grunde, wir miissen versuchen, eine Losung hinzubekommen, wie es etwa in
Bayern lauft, dass eben das Labor die Erkenntnisse weitergibt und dann aber eine Riickmel-
dung des Labors von dem Zentrum, wo es in der Regel landet, bekommen muss. Und wenn
diese Meldung nicht positiv ist, dass dann, wenn man das weiR, es eventuell ein Hausarzt
macht.

Man muss bei diesen Dingen wirklich den § 8 oder § 16 vom SGB VIII heranziehen, dann grei-
fen die auch wirklich. Das sind ja ganz wenig Falle. Wir sind inzwischen im Promillebereich,
wenn es um diese Falle geht. Aber wenn wir so etwas machen, miissen wir das bis zum Ende
durchdenken. Und dann missen eben notfalls diese anderen Mechanismen greifen, dass im
Extremfall das Jugendamt eingeschaltet wird. Und das Jugendamt hat im § 8 definiert, wie es
weiterarbeitet. Das geht bis hin zum Gerichtsentscheid, der eilbediirftig sein kann, bei ent-
sprechenden Krankheiten.

Ich denke, wir kommen aus der Nummer nicht heraus. Wir werden es nicht mit dem Gynako-
logen lI6sen; werden es —so leid es mir tut — auch nicht mit den Kinderarzten I6sen, weil sie
nicht zu einhundert Prozent flaichendeckend zu dem Zeitpunkt allen der Beteiligten bekannt
sind, vielleicht wissen es zum Zeitpunkt der Geburt noch nicht einmal die Eltern selber. Des-
wegen bleibt uns nur die Achse Labor und spezialisiertes Zentrum. Beim spezialisierten Zent-
rum missen wir mit dem Konkurrenzgebot aufpassen. Das kann man l6sen.

Wir brauchen auch sicher — Frau Nennstiel, Sie wissen das besser wie ich — einige flankierende
Gesetzesdnderungen. Also, die Nummer ist nicht einfach. Das wird man nicht in einem Ge-
sprach von einer halben Stunde hier I6sen. Man kann nur sagen: Wir haben ein gutes Muster
in Bayern, was funktioniert. Man kann vielleicht einmal versuchen, an diesem Muster das fort-
zuentwickeln, um ein verniinftiges Konzept fiir ganz Deutschland aufzustellen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Frau G. [PatV], bitte.

PatV: Wenn ich Frau Nennstiel richtig verstanden habe, kann es praktisch nur Gber das spezi-
alisierte Zentrum funktionieren, weil wir noch keine U0 haben und auch auf absehbare Zeit
auch nicht haben werden.

Ich méchte jetzt gerne an Herrn Omran die Frage richten: Aus dem SMA-Pilotprojekt konnte
man das einwilligungsbasiert regeln. Ich weil da von Eltern, aber auch von Arzten, dass damit
gute Erfahrungen gesammelt wurden, dass das spezialisierte Zentrum die Eltern kontaktiert
hat. Das wiirde ab Oktober, wenn das SMA-Screening live geht, entfallen. Dann wére das nicht
mehr so; dann gibt es nicht mehr die Moéglichkeit, dass das Labor oder dass Sie direkt die Eltern
kontaktieren. Kénnen Sie vielleicht dazu noch einmal ausfiihren, wo Sie die Wichtigkeit und
Bedeutsambkeit flir den ganzen Prozess sehen?

Herr Prof. Dr. Omran (UKM): Es ist jetzt so, dass alle Patienten, die sich fir die Therapie der

spinalen Muskelatrophie entschieden haben, Zentren haben, die alle sehr, sehr engmaschige,
gute zeitliche Ablaufe etabliert haben.
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Wir haben mittlerweile bei uns sieben Kinder gentherapiert, und wir haben uns genau ange-
schaut, wie schnell bekommen wir beispielsweise einen genetischen Befund. Wir bekommen
ihn innerhalb von 24 Stunden. Wenn wir wollen, bekommen wir einen zweiten, innerhalb von
48 Stunden. Das heiRt, wir kdnnen diese Diagnosen extrem schnell stellen. Das fuhrt natlrlich
dazu, dass diese Patienten so schnell wie méglich sicher sind und dass wir so schnell wie mog-
lich mit jeglichen Therapieverfahren auch beginnen kénnen. Es ist so, dass wir im Moment
sehr, sehr schnell switchen miissen mit der SMN2-Modifikation oder etwas spater der Gen-
therapie.

Ich glaube, es macht wirklich Sinn, Zentren zu kennen, die sich auskennen. Als Beispiel: Wenn
jemand hort Gentherapie —ich habe Fortbildungen bei den Niedergelassenen fiir das neue
Screening —, dann sagen alle sofort: ,Ja, Herr Omran, das ist ja dann ganz schwierig.” Was
machen sie, dann missen sie vielleicht einen ZVK legen in Narkose. Wir machen das (iber ei-
nen ganz normalen kleinen Pikser an der Hand. Die Gentherapie |duft Gber die Vene. Das ist
so, als ob Sie ein bisschen Flissigkeit geben. Das ist alles, wenn sie diese Erkrankungen kennen,
dann koénnen Sie natdirlich sehr schnell beruhigen. Dann kdnnen Sie auch darlegen, wie wenig
es gegenwartig mit diesen Therapieverfahren gibt.

Ich glaube, dass man gerade bei todlichen Erkrankungen und auch schweren Erkrankungen,
die dazu fuhren, dass es schwere Behinderungen gibt, es wichtig ist, wirklich friihzeitig spezi-
alisierte Zentren an Bord zu haben. Ansonsten entstehen unnétige Angste. Denn, wenn Sie
jetzt ,spinale Muskelatrophie” googeln, dann bekommen Sie Ergebnis im Netz, wo Sie denken
,»0oh Gott, was habe ich hier gemacht?“ Nur wir machen ja dieses Screening, damit diese Bilder
nicht mehr entstehen. Die gibt es nicht mehr; die sind Geschichte. Das ist fiir mich als Arzt wie
ein Wunder.

Ich glaube, deswegen sollten wir schon — wie Herr Schm. [KBV] das beschreibt — diesen Weg
gehen. Wir missen schneller die richtige Information an die Eltern bringen. Frau Nennstiel hat
das sehr schén beschrieben, dass diese Angste durch Fehlinformationen wahnsinnig sind. Da
muss man ganz, ganz vorsichtig sein. Also, da muss man wirklich aufpassen.

Umgekehrt muss man auch beispielsweise Bescheid wissen, welche Therapien es gibt, ob
SMA-Varianten, die noch eine ganz, ganz, ganz schlechte Prognose haben, die sind auch ext-
rem selten: SMIN, SMR, den SMA Typ 0 muss man auch wissen, den gibt es auch noch. Also,
Sie miissen ein gewisses Spezialwissen haben.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke, Herr Omran. — Frau Petersmann.

Frau Prof. Dr. Petersmann (Klinikum Oldenburg): Aus meiner Sicht hat das Kindeswohl hier
ganz viel mit Handlungssicherheit der beteiligten Personen im Alltag zu tun. Es wurde jetzt
schon mehrfach festgestellt, dass es ein sehr gutes Programm ist. In der Natur der Sache liegt
es, dass die Sachen selten sind. Hier soll extrem hohes Expertenwissen zum richtigen Zeitpunkt
an der richtigen Stelle verfligbar sein. Viele Spielregeln, die der Gesetzgeber zurecht vor Augen
hat und fiir schiitzenswirdig halt, kdnnen dann nicht mehr funktionieren.

Wir alle verstehen das Recht mit Auswahlmoglichkeiten, aber Zentrenbildung ist etwas, was
der Gesetzgeber durchaus vor dem Hintergrund der Qualitat vorantreibt. Hier wird es in An-
fihrungszeichen — nicht negativ gemeint — ,auf die Spitze getrieben” zurecht, weil es ein so
hohes Expertenwissen ist, dass nicht fir alle Erkrankungen, aber eben doch fiir einige, zum
richtigen Zeitpunkt verfligbar sein muss, damit das in den richtigen Bahnen lauft. Und so ver-
riickt kann man gar nicht denken, wie es im Alltag kommt. Da kommen die Screeningkarten
am Samstag und dann erreichen Sie da niemanden mehr, und dann geht das ganze Spiel los.
Waéhrend wir hier in der Entscheidungsfindung sind, wie wir damit umgehen sollen, treffen
natirlich die handelnden Personen, die nicht das Gliick haben, in Bayern zu leben, Entschei-
dungen, die vielleicht nur die zweitbesten sind, aber fiir sie vielleicht ethisch besser vertretbar
sind.
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Vielleicht konnen wir iber diesen Weg mit ,,Handlungssicherheit schafft Qualitdt und dient
dem Kindeswohl” gehen. Ich glaube, das kann man Gberhaupt nicht laut und deutlich genug
sagen und versuchen zu erklaren, dass dann die anderen Spielregeln vielleicht nicht so hoch
bewertet werden sollten.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon. — Frau Nennstiel, Sie haben sich noch einmal
gemeldet?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Genau. — Ich wollte nur noch einmal darauf hinweisen: Wir haben
eine sehr seltene Erkrankung, und wir haben wenige Zentren. Wir haben eigentlich nur zwei
Gebiete, in denen mehrere Zentren dann wirklich konkurrierend sein kénnen. Das eine ist das
Ruhrgebiet oder der GroRRraum Nordrhein-Westfalen und das andere ist Berlin. Ansonsten
sind die Zentren sehr gut verteilt. — Das ist das eine.

Das zweite ist, dass wir bei den neuen Krankheiten ja tGberall eine Arbeitsgruppe haben, die
die Zentren bestimmt, die entsprechend gute Konfirmationsdiagnostik leisten, die gute The-
rapie leisten kdnnen, also die Qualitatskriterien erfillen und das gemeinsam in ihrer padiatri-
schen Arbeitsgemeinschaft machen. Insofern glaube ich, ist das Problem gar nicht so riesig
grof.

Zum anderen: Vielleicht gdbe es auch noch eine andere Moglichkeit, dass das Labor beispiels-
weise mit einem Kinderarzt, der sich sehr gut auskennt, kooperiert, der den Eltern dann auch
verschiedene Zentren anbietet und sie trotzdem gut informieren kann. Vielleicht gibt es auch
da irgendwo eine Zwischenlésung. Zum Beispiel bei SCID haben wir da tiberhaupt kein Prob-
lem. Es sind eigentlich nur CF und Hypothyreose, wo wir viele haben, die das behandeln.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon. — Frau Kalthoff hat noch eine Frage.

Frau Kalthoff (G-BA): Jetzt ist leider Herr Rosenau schon weg, wahrscheinlich hatte er die
Frage am besten beantworten kdnnen. Meine konkrete Frage ist: Auf welcher Rechtsgrund-
lage wiirden Sie dann eine entsprechende Datenlibermittlung aus Sicht der GEKO stiitzen,
wenn es um die Informationsmitteilung seitens des Labors an die spezialisierte Einrichtung
geht?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Wir haben es in Bayern auf die Elterneinwilligung begriindet, dass
die Eltern vorher dariiber aufgeklart sind und eingewilligt haben.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): — Herr Lessig, haben Sie vielleicht auch eine Antwort?

Herr Prof. Dr. Lessig (UKH): Zur Rechtsmedizin gehort ein bisschen juristisches Grundwissen.
Aber eine exakte Antwort kann ich auf die Frage natdrlich nicht geben, da ware wirklich Herr
Rosenau der Ansprechpartner gewesen. Aber: Ich denke, was Frau Nennstiel gesagt hat, dass
die Eltern dariiber ausdriicklich aufgeklart werden, was den Befundtransport angeht und dann
eine Zustimmung vorliegt. Das ist aus meiner Sicht die sicherste Variante.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon. — Frau G. [PatV].

PatV: Das ist das, was Herr Glaubitz vorhin auch sagte. Der § 11 Absatz 3 funktioniert ja eben
nicht, denn die betroffene Person ist das Kind und die Eltern kénnen nicht fir die betroffene
Person zustimmen. Das funktioniert ja eben nun leider gerade nicht, so wie jetzt gerade vor-
geschlagen. In Bayern funktioniert es nach meinem Verstandnis nur, weil im Land Bayern Re-
gelungen getroffen wurden. Das Problem ist ja gerade eben, dass die Eltern eben nicht fiir das
Kind die Zustimmung erteilen kdnnen, dass die Daten an andere weitergegeben werden. So
hatte ich das verstanden.
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Herr Glaubitz (BMG): Vielleicht darf ich ganz kurz einwerfen, dass das die Rechtsauffassung
der Rechtsabteilung des G-BA ist und nicht die Rechtsauffassung des BMG.

PatV: So war eigentlich schon mein Verstandnis, weil Sie sagten, dass das nur in ganz beson-
deren Ausnahmefallen dann funktioniert, dass die Eltern fiir die betroffene Person einwilligen
kénnen, weil das Kind die betroffene Person ist.

Herr Glaubitz (BMG): Aus meiner Sicht sind hier ein paar Sachen durcheinander gegangen.
Also, so wie ich die Rechtsauffassung des G-BA beziehungsweise der Rechtsabteilung dazu
verstanden habe, bezog sich diese ganze Argumentation nur auf die Moglichkeit der Einwilli-
gung in die Mitteilung an Dritte, nicht auf die Mitteilung an die Eltern. Also die verantwortliche
arztliche Person kann natirlich die Ergebnisse der genetischen Untersuchung an die Eltern
mitteilen und die kénnen dann wiederum zu sehr spezialisierten Einrichtungen gehen und den
Befund mitteilen. Das Argument, dass nur die betroffene Person einwilligen kann in die Mit-
teilung an Dritte, die ist aus Sicht des G-BA blockiert und dazu hatte ich lediglich gesagt, dass
ich das Argument nachvollziehbar finde, aber ich keine abschlieRende Beurteilung bisher vor-
genommen habe.

PatV: Das meinte ich aber nicht. Das ist ja genau der Weg, den wir nicht gehen wollen. Also,
die Eltern sollen ja nicht das spezialisierte Zentrum kontaktieren. Sondern das spezialisierte
Zentrum, wie Frau Nennstiel sagte, soll die Eltern kontaktieren. Und das genau funktioniert ja
nicht, hatten Sie gesagt, dass die Eltern zustimmen kénnen, dass das Labor die Daten an das
spezialisierte Zentrum weitergibt. Ich glaube, das diirfen wir jetzt nicht verwechseln, denn das
ist nicht gewollt und auch nicht sinnvoll, dass die Eltern das spezialisierte Zentrum kontaktie-
ren sollen.

Herr Glaubitz (BMG): Vielleicht hierzu noch eine Verstandnisfrage: Also die Eltern missen ja,
wenn sie die Information irgendwann hoffentlich von der verantwortlichen arztlichen Person
erhalten haben, das Kind nehmen und zu dem Zentrum gehen. Also man ist ja ohnehin ange-
wiesen auf die Bereitschaft der Eltern. Vielleicht noch einmal zum Verstéandnis, was die spezi-
alisierte Einrichtung mit den Ergebnissen der genetischen Untersuchung anfangt, wenn die
Eltern gar nicht bereit sind, die Untersuchung, die dann angestrebt wird, durchzufiihren.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielleicht ganz kurz zur Entwirrung: Wenn ein Screeningbe-
fund auffallig ist, dann teilt es in der Regel, so die Kinder-Richtlinie, der verantwortliche Arzt,
der durchfihrend Arzt den Eltern mit, dass das Screeningergebnis auffillig ist und soll ihnen
dann auch eine Auswahl an Zentren mitgeben, sodass die Eltern sich entscheiden kénnen, in
welches Zentrum sie dann gehen. Das ist der Algorithmus, der derzeit dahintersteht. Und nur,
wenn das Labor den Einsender nicht kontaktieren kann, dann kann das Labor auch unmittelbar
die Eltern anrufen und hier den auffalligen Befund mitteilen, sodass eine schnelle Informa-
tionstbermittlung gewahrleistet ist, und dann ist das Labor hier auch mit in der Pflicht, die
entsprechenden Zentren anzubieten, wenn es dann mehrere gibt. Wenn es nur eines gibt in
dieser Region, dann wird eben darauf hingewiesen. Aber in der Regel soll es eine Liste von
spezialisierten Einrichtungen geben, und diese miissen auch angeboten werden. So die Rege-
lung in der Kinder-Richtlinie. — Ich habe Frau Sch. [KBV] auf der Rednerliste.

KBV: In der Zusammenschau von der Frage von Frau Kalthoff und der Riickmeldung von Herrn
Glaubitz und der schwindenden Teilnehmerliste angesichts der Folgetermine: Wie wére es da-
mit, wenn als nachster Schritt die Rechtsauffassungen abgeglichen werden? Herr Glaubitz, Sie
sagten: Die des BMG, sei nicht zwangslaufig die des G-BA, die von der GEKO ist offensichtlich
recht offen. Vielleicht kann man das erst einmal so als Rahmen stecken und dann da weiter-
machen, oder? Damit ndmlich genau das ermdoglicht wird, was offenbar in Bayern gut funkti-
oniert, dass die spezialisierten Einrichtungen dann die Eltern kontaktieren kdnnen.
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Herr Glaubitz (BMG): Was ist jetzt genau die Frage?

KBV: Es gibt keine Frage. Es ist nur ein Vorschlag, ob man die Rechtsauffassungen im nachsten
Schritt erst einmal abgleicht, bevor man jeweils von der eigenen Warte aus diskutiert und so
Uberhaupt nicht Gibereinander kommt mit den Themen.

Herr Glaubitz (BMG): Wenn ich das Format hier richtig verstanden habe, dann war das Ziel,
erst einmal abzugleichen, in welcher Form die Kinder-Richtlinie jetzt an die GEKO-Richtlinie
angepasst werden soll. Also, Anderungen des GenDG sind jetzt zwingend aus meiner Sicht
nicht Gegenstand der hier vorzunehmenden Prifung.

KBV: Aber zu der Frage gehort auch, inwiefern sie angepasst werden kann.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ich denke, ich gratsche jetzt einmal dazwischen, sicherlich
auch mit Blick auf die Zeit, wir haben es 15:30 Uhr. Ich habe fir mich hier aus der Runde erst
einmal mitgenommen, dass wir ins Gesprach gekommen sind — das finde ich sehr, sehr gut —.
dass es sicherlich auch unterschiedliche Auffassung gibt zu dem, was ist moglich und was ist
nicht moglich. Aber ich habe zumindest mitgenommen, dass wir hier noch einmal Szenarien
auch gemeinsam diskutiert haben, die es gilt noch einmal zu durchdenken. Der Kindesschutz
wurde hier ganz stark an erster Stelle gestellt, was er natlirlich auch ist. Da gilt es jetzt viel-
leicht auch noch einmal zu priifen, inwiefern mit den Szenarien, die denkbar sind, moglicher-
weise auch die Einschatzung der Rechtsabteilung des G-BA, so wie wir sie auch andiskutiert
haben, noch einmal Gberprift werden kann.

Ich denke, wir werden hier heute nichts abschlieRend klaren. Ich glaube, das war uns auch
allen klar. Wichtig ist, dass wir ins Gesprach kommen sind, das haben wir getan. Ich denke,
dass, wenn sich Fragen ergeben, die jetzt in der weiteren Arbeit der AG Kinder hier aufkom-
men, dass wir die auch kurz und knapp an die GEKO weiterleiten kdnnen mit der Bitte, sich
damit zu befassen, um dann in einem néachsten Schritt vielleicht auch noch einmal in ihrer
Videokonferenz aufschlagen zu diirfen. Das soweit erst einmal bis hierher. Aber ich habe noch
eine Wortmeldung. — Frau Griber, bitte.

Frau Dr. Griber (IMEW): Frau Thomas, ich muss jetzt doch noch einmal nachfragen: Sie hat-
ten uns ja sehr prazise Fragen gestellt. Wir haben uns sehr, sehr groBe Miihe gegeben, die zu
beantworten. Das miissen Sie jetzt nicht mit Blick auf die Uhr nicht heute machen, aber ich
hatte dann doch schon auch gerne eine Riickmeldung, ob es jetzt hilfreich war oder nicht und
wie Sie mit unseren Antworten umgehen. Sie kdnnen auch gerne sagen, dass wir das in den
ndchsten Gesprachen vertiefen. Aber diese Bitte habe ich einfach. Ich hoffe, Sie verstehen das.
— Ich bin auch sehr froh, dass wir den Austausch begonnen haben. — Aber damit wir dann eben
auch weiter in einem fruchtbaren Austausch bleiben, habe ich einmal diesen Wunsch.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Frau Griiber, mir fehlt gerade so ein bisschen die Phantasie,
was Sie sich genau an Riickmeldungen wiinschen. Kénnen Sie mir bitte auf die Spriinge helfen?

Frau Dr. Griiber (IMEW): Sie haben uns einen Fragenkatalog geschickt. Darauf haben wir eine
Antwort geschickt, wir haben Themen genannt, dazu hatte ich gerne umgekehrt eine Rick-
meldung: Kénnen Sie damit etwas anfangen oder nicht? Manche Punkte haben wir angespro-
chen, aber auch nicht alle. Man kann nicht alles vertiefen, daran sieht man, dass es Gesprachs-
bedarf gibt, aber da habe ich einfach die Bitte, dass Sie uns sagen: Da brauchen wir noch mehr
oder damit kdnnen Sie etwas anfangen, oder das sehen Sie ganz anders, weil wir wissen woll-
ten, wo es Uberarbeitungsbedarf gibt. Wir haben am Anfang auch linger das Grundsitzliche
der Formulierung, der Verstandlichkeit angesprochen. Aber, ohne dass ich jetzt den Eindruck
habe, so und so, das werden Sie aufnehmen. Sie haben auch das Recht, das zu ignorieren.
Aber auch das wiusste ich dann gerne.
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Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Auf jeden Fall, spatestens mit dem Richtlinien-Entwurf [la-
chend]. Nein, nein, natirlich, na klar, genau dafiir haben wir hier den ersten Aufschlag jetzt
gemacht. Aber ich kann Ihnen jetzt nicht dezidiert sagen, dass Ihre Antwort zur Frage 1, 2 oder
3 jetzt so und so umgesetzt wird, weil das auch in den Beratungen erst einflieRen wird.

Auch dieses Gesprdch heute dient dazu, das Verstandnis der GEKO mit aufzunehmen und mit
in den Beratungsprozess, wo wir jetzt den Anderungsbedarf fiir die Kinder-Richtlinie heraus-
finden wollen, den rechtlichen Rahmen abstecken missen, was moglich ist, was nicht moglich
ist. Daflir ist die Diskussion, die wir hier gefiihrt haben hinsichtlich des Kindesschutzes, denke
ich, auch mit wesentlich und wichtig und wird auch in die Beratungen mit einflieRen, auch,
was Sie am Anfang angesprochen haben, was die Aufklarung betrifft. Auch das ist ein Bestand-
teil der GEKO-Richtlinie, dass es eine verstandliche Aufklarung ist, die einen Informed Consent
ermoglicht. Das haben wir auch mit aufgenommen. Sie werden das Wortprotokoll auch erhal-
ten.

Frau Nennstiel hat am Anfang die Befundmitteilung angesprochen. Das haben wir gemeinsam
hier auch heute diskutiert, wem welcher Befunde Gbermittelt wird. Das wird alles einflieRen
in unsere Beratungen und dazu haben Sie auch Ausfiihrungen in den Antworten gemacht. Ich
denke, wir werden uns im August dazu im Unterausschuss Methodenbewertung auch in Form
eines Sachstandes dazu verhalten missen. Hier werden wir weiterhin mit lhnen in Kontakt
bleiben. So viel kann ich Ihnen jetzt auf jeden Fall dazu sagen. — Herr TOnnies, bitte.

Herr Dr. Ténnies (GEKO): Ich wollte das ein Stlick weit unterstitzen. Der Fragenkatalog war
relativ lang, die Antworten von uns auch, aber natirlich nicht bis ins Detail ausfiihrend. Aber
ich fand es, ich wollte es auch noch einmal sagen, eine sehr fruchtbare Debatte jetzt den bei-
den Hauptfragen, die bisher jetzt hier heute diskutiert wurden, namlich die Ergebnismitteilung
an wen und wie, und welche Hirden es da moglicherweise gibt, und auch noch einmal, was
am Anfang war, die Verstdndlichkeit des Aufklarungsbogens. Das eine braucht wahrscheinlich
weiterhin eine tiefere rechtliche Priifung mit dem Hintergrund, dass man das auch an Beispie-
len abarbeitet. Das heiRRt, wir haben alle beide wahrscheinlich noch zu tun. Auf der anderen
Seite bei der Aufklarung —wie gesagt — steht das Angebot, solche zusatzlichen Materialien
mitzugestalten beziehungsweise Ideen zu geben.

Ich glaube auch, dass ein weiteres Treffen sicher notwendig sein wird. Denn viele Dinge sind
natirlich jetzt aus dem Fragenkatalog gar nicht angesprochen worden. Und ein Punkt schwebt
immer Uber allen, einige Dinge darin sind rein wissenschaftlich-methodisch basiert, weniger
rechtlich problematisch. Sondern, wenn wir beispielsweise von Qualitatssicherung sprechen,
das ist doch ein sehr weites Feld, was in der Kinder-Richtlinie sicher angegangen werden muss,
konkretisiert zu werden. Dazu gibt es eine ganze Reihe von Ideen auch vonseiten der GEKO,
die aber rechtlich unproblematisch sind. Da muss man nicht jedes Mal einen Juristen fragen,
wenn man da etwas machen moéchte. Wahrend es andere Dinge gibt — das ist uns auch be-
wusst; das kennen wir auch aus der zuriickliegenden zehnjdhrigen Geschichte mit dem G-BA;
da gibt es auch Juristen, die haben auch eine Auffassung, die vielleicht anders ist, als die an-
derer —, die nicht so einfach zu knacken sind. Das muss man dann eben auch zur Kenntnis
nehmen.

Das heilSt, wir rechnen natliirlich auch bei einigen der Antworten, die wir haben, moglicher-
weise damit, dass von rechtlicher Seite gesagt wird, das geht nicht aufgrund SGB V, SGB VIII,
was auch immer. Aber das werden wir dann im Verlaufe sehen und ich bin mir sicher, dass
wird noch mehr als ein Treffen geben, wenn Sie das auch wiinschen, wo wir moglicherweise
hilfreich sein konnen. Sie kénnen sich sicher sein, wir arbeiten daran, Sie umgekehrt genauso
einzuladen, wo wir das peu a peu bearbeiten kdnnen.
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Wichtig ware vielleicht, das wollte ich nur von unserer Seite sagen, weil wir auch noch andere
Sitzungen haben und andere Dinge tun, dass es schon recht knapp war. Deswegen sind die
Antworten, die wir Ihnen gesandt haben natirlich jetzt auch nicht Gber Wochen ausgefeilt
worden. Wir mussten das auch relativ kurz bis zum 11. Mai machen.

Das heilRt aber, wenn wir es so weiter fortflihren — jetzt sind die Themen angerissen, da wird
auch noch einiges kommen —, kann das gemeinsame Gesprdach extrem hilfreich sein, wie wir
heute gesehen haben. Natirlich spielen auch Ihre Erfahrungen teilweise aus zwei Jahrzehnten
eine wichtige Rolle. Das wollte ich nur vonseiten der Geschaftsstelle sagen.

Und zu Frau Gribers Aufschlag vorhin: Wir werden dem folgen; und wenn wir etwas haben,
was sinnvoll ist, dann schicken wir Ihnen das natiirlich.— Das war es von meiner Seite. Nachstes
Mal schauen wir, dass Herr Rosenau langer kann, damit er die letzte rechtliche Frage noch
erortern kann.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Herr Ténnies. — Mit Blick auf die Uhr und mit
der zunehmenden Mattheit, glaube ich, denn wir sind ja schon ein paar Stunden dabei,
mochte ich mich jetzt hier an dieser Stelle sehr herzlich bedanken. Es sei denn, es drangt noch
jemanden ein Wortbeitrag. Das ist nicht der Fall. — Dann vielen, vielen herzlichen Dank. Es war
wichtig gewesen, von Ilhnen auch zu héren, welche drangenden Themen Sie haben. Ich hoffe,
dass wir hier jetzt mit diesem Aufschlag weiterhin im guten Kontakt bleiben. Ich von meiner
Seite aus mochte alles dafir tun.

Ich danke Ihnen recht herzlich, dass Sie hier waren und auch, dass Sie sich den kritischen Fra-
gen sowohl der AG Kinder als auch der AG 11 der GEKO gestellt haben. Ich verabschiede jetzt
sehr herzlich die Mitglieder der Gendiagnostik-Kommission. — Alles Gute, vielen herzlichen
Dank und bis demnachst. Tschiiss!

Schluss der Anhorung: 15:41 Uhr
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Beginn der Expertenanhorung: 14:03 Uhr

(Die angemeldeten Teilnehmerinnen und Teilnehmer sind der
Videokonferenz beigetreten.)

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ich begriiRe Sie recht herzlich zu unserer heutigen Experten-
anhorung. — Mein Name ist Sybill Thomas. Ich leite die AG Kinder geschaftsfiihrend hier in der
Geschaftsstelle des Gemeinsamen Bundesausschusses. Ich bin sehr froh, Sie alle begriiRen zu
dirfen.

Ich habe mir schon mal einen kleinen Schmierzettel gemacht. Ich kontrolliere nur einmal kurz
die Teilnahme: Herrn Lobitz habe ich gesehen — hallo; ich habe Herrn Hauck gesehen — hallo;
Herr Santer ist da; Frau Hammermann ist da — vielen, vielen Dank; Herr Blankenstein ist da
— Danke schon; Herr Miller-Felber ist da; Frau Ceglarek, Herr Okun und Herr Fingerhut sind
alle anwesend. — Wunderbar! Es ist groRartig. Danke schon, dass Sie da sind und auch Danke
schon, dass Sie uns so zahlreich auf unsere Fragen, die wir lhnen im Vorfeld gestellt haben,
geantwortet haben.

Ich mache eine ganz, ganz kurze Begriifungsrunde, damit Sie auch wissen — beziehungsweise
jeder einzelne macht das —, wer hier aus der AG Kinder beziehungsweise aus der Geschafts-
stelle heute hier an dieser Expertenanhdrung teilnimmt. Danach bitte ich Sie —ich rufe Sie
dann auch einzeln auf — ganz kurz einmal, lhren Hauptschwerpunkt, den Sie hier mit dem Kon-
zeptentwurf, den wir lhnen Gbermittelt haben, die Problematik, die Sie sehen, zu benennen.
Wir wiinschen uns ganz kurz und knackig ein Statement von lhnen, weil wir das dann auch
sehr gut aufgreifen kénnen, um lhnen dann auch entsprechend Fragen zu stellen.

[Die Teilnehmerinnen und Teilnehmer der AG Kinder des G-BA stellen sich vor.]

Ich fange jetzt wieder oben auf meinem Bildschirm an und bitte ganz gerne Herrn Hauck, sich
ganz kurz vorzustellen und ein kurzes Statement zu geben, sodass wir in die Beratung nachher
gut einsteigen konnen.

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Das mache ich sehr gerne. — Mein Name ist Fabian Hauck.
Ich bin Kinderhdamatologe, -onkologe und Immunologe. Ich vertrete die Arbeitsgemeinschaft
Padiatrische Immunologie, die sich insbesondere um das SCID-Screening gekiimmert hat und
nach wie vor kimmert.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Haben Sie einen Schwerpunkt, den Sie hier heute gerne mit
uns besprechen wollen, den Sie in dem Konzeptentwurf fir sich entdeckt haben?

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Ich denke, dass dieser Konzeptentwurf trotz aller juristi-
schen Abwagungen eine groRe Chance bietet, hier die Qualitdt nachhaltig nach vorne zu brin-
gen. Ich wiirde stark dafir argumentieren wollen, dass man die Datenfliisse so strukturiert,
dass da auch ein Mehrwert entsteht Giber das eigentliche Tracing — ich nenne es gerne Tracing,
weil Tracking ist meines Erachtens der falsche Begriff — hinaus entstehen kann.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon, Herr Hauck. — Frau Hammermann, bitte.

Frau Prof. Dr. Hammermann (UKD): Ich bin Kinderarztin, Kinderpneumologin und vor allen
Dingen Mukoviszidose-Behandlerin. Ich vertrete hier zum einen die AG Mukoviszidose in den
kinderpneumologischen Fachgesellschaften, aber auch die AG Mukoviszidose im Mukoviszi-
dosee. V.

Wir waren bei der Einfihrung des Neugeborenen-Screenings Mukoviszidose iber den damals
vorgeschriebenen Befundiibermittlungsweg schon nicht gllicklich. Es hat sich jetzt auch besta-
tigt, dass wir dringend ein Tracking bendétigen. Dementsprechend begriRe ich natirlich sehr,



dass die AG Kinder das Thema noch einmal aufgegriffen hat und schauen mochte, wie wir eine
Losung bekommen, mit der wir hier bessere Ergebnisse auch im Sinne der Familien erzielen.

Ich muss aber sagen, dass der Weg, wie er jetzt ist, immer noch sehr kompliziert ist, um zum
einen tatsachlich die Familien abzuholen und auch die Familien in die spezialisierten Einrich-
tungen zu bekommen. Auch der Druck fiir die Familien lastet hier immer noch darin, sich sel-
ber zu kimmern. Man muss deshalb perspektivisch schauen, dass man diesen Informations-
Ubermittlungsweg doch noch besser im Sinne der Familien und auch im Sinne des Trackings
oder Tracings — je nachdem, wie man es nennen moéchte — hinbekommt, um hier auch gute
valide Daten aus den Registern sowohl der DGNS als auch der Fachgesellschaften zu bekom-
men, um dann auch dieses Screening wie auch die anderen Screeningprogramme weiter zu
verbessern zu konnen, um hier einfach auch optimale Erfolge erzielen zu kdnnen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon, Frau Hammermann. — Ich habe mir gerade ei-
nen Mega-Fauxpas geleistet. Entschuldigen Sie bitte, Frau Schnieders, ich habe Sie sich nicht
vorstellen lassen. — Es ist eine Kollegin aus dem BMG —. Bitte ich gebe lhnen noch ganz kurz
das Wort

Frau Schnieders (BMG): Ganz herzlichen Dank! Das ist (iberhaupt kein Thema, kein Problem.
Schnieders ist mein Name. Ich bin Gast aus dem BMG in der AG Kinder. Ich freue mich, dass
ich an dieser Expertinnen-Anhoérung teilnehmen kann und darf. Ich bin im BMG fiir das Gen-
diagnostikgesetz zustandig und deswegen auch sehr daran interessiert, dass wir hier gemein-
sam Wege finden, die dem Wohle der kleinen Patientlnnen dienen. — Danke!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Entschuldigen Sie bitte. — Habe ich sonst noch jemanden ver-
gessen? Ich muss gerade direkt in die Runde gucken. Okay, hoffentlich nicht.

Der nachste auf meinem Bildschirm ist Herr Muller-Felber.

Herr Prof. Dr. Miiller-Felber (iSPZ Hauner): Ich bin Neuropadiater in der Haunerschen Kinder-
klinik. Ich habe das SMA-Pilotprojekt, das Neugeborenen-Screening-Pilotprojekt, letztlich mit
begleitet.

Ich denke, die Erwartungen sind ja schon geduRert worden. Zum einen, dass man daran arbei-
tet, wie man die Informationsstrukturen klarer macht. Also wie man sicherstellt, dass die El-
tern tatsachlich benachrichtigt werden und sie im ersten Kontakt schon auch fachlich fundiert
beraten werden kdnnen. Das ist ein ganz wesentlicher Punkt.

Das Zweite ist das Tracking/Tracing, damit uns auch keiner verlorengeht. Das ist ein ganz ent-
scheidender Punkt.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Dann darf ich Herrn Blankenstein bitten, et-
was zu sagen.

Herr Dr. Blankenstein (DGKED): Guten Tag! — Ich bin Kinderarzt an der Charité in Berlin. Ich
bin von der Fachrichtung Kinderendokrinologe und -diabetologe. Ich bin aber gleichzeitig auch
der Leiter des Berliner Screeninglabors. Ich bin aber heute hier fiir die Deutsche Gesellschaft
fir Kinderendokrinologie und -diabetologie.

Zum Gesamtentwurf denke ich folgendes: Es ist definitiv ein Schritt in die richtige Richtung
und ein wichtiger Schritt. Ich mochte aber insgesamt darauf hinweisen, dass wir noch ein gutes
Stiick von einem funktionierenden Gesamtprozess entfernt sind. Das ist wieder ein Teil, dhn-
lich wie wir uns vorher intensiv mit Teilen in Methoden befasst haben. Mit jedem Teil, den wir
aufnehmen, finden wir neue Teile, die nicht funktionieren. Deswegen denke ich, muss es klar
sein, dass wir den Gesamtprozess, das Ergebnis am Ende der Patienten ins Auge fassen mis-
sen.



Das bedeutet fur die Datenfliisse, dass wir diese Datenfllisse transparent gestalten missen;
dass sie sozusagen durch die Dinge, durch die Institutionen durchkommen. Das bedeutet fir
mich als Kinderarzt und taglich mit Recall-Themen befasst und mache auch viele Recalls im
Screening, dass es ganz, ganz zentral ist, dass wir da die Fachexpertise einbinden und den
Einsender entlasten, der meistens als Geburtshelfer dann tGber Krankheiten reden soll, von
denen er wirklich im taglichen Leben nichts damit zu tun hat oder das nur einmal alle drei
Jahre machen muss.

Des Weiteren denke ich, dass wir uns insgesamt iberlegen sollen, wie wir zu einem Prozess
kommen, der zu einer kontinuierlichen Verbesserung des Screenings beitragt. Ich habe das in
meiner schriftlichen Stellungnahme schon erklart. Es gibt da einige Punkte, die deutlich davon
profitieren wiirden, wenn wir kontinuierlich Gber Benchmarking, Giber Datensammeln, iber
Register den Gesamtprozess im Blick behalten und schauen, was positive Auswirkungen hat,
und uns dann dafiir entscheiden kdonnen, lber einen etwas schnelleren Weg als jeweils den
G-BA zu binden oder eine Institution, die dem G-BA in irgendeiner Form zuarbeitet, um tat-
sachlich zu einem kontinuierlichen Verbesserungsprozess zu kommen. — Danke schon!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon, Herr Blankenstein. — Herr Okun, bitte.

Herr Prof. Dr. Okun (UKHD): Einen schonen guten Tag an alle! —Ich bin von der Ausbildung
her Chemiker und leite seit etwa 20 Jahren das Stoffwechsellabor und das Neugeborenen-
Screening in Heidelberg.

Das Thema beschaftigt mich genauso wie auch die anderen Kollegen aus dem Neugeborenen-
Screening. Das ldsst sich zusammenfassen: Neugeborenen-Screening von der technischen
Seite her ist dann am Ende nur so gut, wie die Nachverfolgung der Patienten mdglich ist. Des-
wegen ist es mir auch ein wichtiges Anliegen, dass man hier Strukturen schafft, die am Ende
letztendlich den Kindern eine zeitnahe und zeitgerechte Behandlung zukommen lasst, zumal
es gerade auch in den letzten sechs Jahren durch doch sehr komplex zu behandelnde Erkran-
kungen auch sehr viele Player in dem Prozess mehr gegeben hat, mit denen man Riicksprache
halten muss, um da die Strukturen noch einmal neu zu ordnen und zu optimieren. Das ist,
glaube ich, ein ganz wichtiger Punkt. Deswegen freut es mich auch, dass das hier besprochen
wird. — Danke!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Dann habe ich Herrn Fingerhut, den ich bitten
mochte, kurz etwas zu sagen.

Herr Dr. Fingerhut (SYNLAB MVZ): Guten Tag zusammen! —Ich bin von der Ausbildung her
Chemiker und Klinischer Chemiker. Ich mache seit Gber 25 Jahren Neugeborenen-Screening
und Stoffwechseldiagnostik tGber verschiedene Stationen: Fiinf Jahre in Hamburg im UKE, zehn
Jahre in Miinchen. Dann war ich zwolf Jahre in der Schweiz fiir das Schweizer Neugeborenen-
Screening zustandig und bin seit diesem Jahr wieder zuriick in Deutschland bei SYNLAB in Wei-
den und mache dort das Screening.

Einen Punkt, den ich vielleicht herausgreifen mdchte —da kann ich mich Herrn Miiller-Felber
anschliellen, der gesagt hat: Das Wichtigste ist die fundierte Erstberatung der Eltern. Da kann
ich meine zwolf Jahre Erfahrung aus der Schweiz mit einbringen, wo diese Erstberatung immer
Uber den Spezialisten, der hinterher das Kind oder die Kinder jeweils auch als erster Padiater
dann beraten und behandelt hat, |duft. Die Erfahrung kdnnte ich hier, denke ich, gut mit ein-
bringen. Denn das ware aus meiner Sicht der beste Weg, wenn direkt der Spezialist, der das
Kind hinterher behandelt, auch den ersten Kontakt macht und die Eltern abholt. Dann ist auch
sichergestellt, dass die Eltern einen Termin zeitnah bekommen und direkt auch beim richtigen
Spezialisten landen. — Danke!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon, Herr Fingerhut. — Frau Ceglarek, bitte.



Frau Prof. Dr. Ceglarek (DGNS): Einen schénen guten Tag! —Ich bin hier fir die Deutsche
Gesellschaft fir Neugeborenenscreening. Ich leite in Leipzig von technischer Seite das Scree-
ninglabor seit Gber 20 Jahren.

Ich mochte hier noch erganzen, dass es nattrlich bereits Strukturen gibt. Ohne diese freiwillige
Leistung der Screeninglaboratorien wiirde es keinen Nationalen Screeningreport geben. Man
muss einfach auch einmal sagen, dass es in den unterschiedlichen Regionen auch unterschied-
liche Losungen gibt, die natlrlich jetzt, spatestens seit Einflihrung des Mukoviszidose-Scree-
nings, aber an ihre Grenzen gekommen sind.

Was mir wichtig ist in diesem Prozess, den ich ausdricklich begriiBe — das ist so wichtig, dass
wir den jetzt hier in die Kinder-Richtlinie mit hereinnehmen —, ist: Ich fand das Tracing and
Tracking am Anfang sehr wichtig. Ich finde, wir machen beides. Wir missen dartber reden,
wie wir die betroffenen Eltern informieren. Wie schaffen wir es, dass die Kinder, die betroffen
sind, behandelt werden.

Aber wir missen auch dariiber reden, wie dann die Daten fiir eine statistische Auswertung,
fir eine Qualitatsiiberwachung im Hinblick auf die Verbesserung des Screenings, wieder zu-
riickkommen und wie hier die Rahmenbedingungen geschaffen sind fir die, die das machen
sollen.

Ein ganz konkretes Beispiel: Wenn hier jetzt steht, wie oft wir denn —wenn es das Screeningla-
bor oder der Experte tun soll —, wie oft soll er denn versuchen, die Eltern zu kontaktieren?
Diese Frage stellt sich eigentlich nicht, wenn wir der Meinung sind, dass da eine angeborene
Erkrankung vorliegt, die behandlungsbediirftig ist. Solche Dinge brauchen dann auch einen
Rahmen, auf deren Basis man sagt: Ich informiere die Eltern oder ich dokumentiere eine Ab-
lehnung von Eltern, auch wenn ich weiB, da liegt eine schwere Erkrankung vor.

Auf der anderen Seite: Was habe ich als Screeninglabor fiir eine Moglichkeit, wenn ich Daten
abfrage von Behandlungszentren beispielsweise fiir einen Screeningreport oder eine statisti-
sche Auswertung, worauf kann ich mich hier berufen? Das wére auch ganz wichtig, dass man
das sich noch einmal Gberlegt und dort auch den Rahmen schafft, um das zu ermaéglichen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Frau Ceglarek. — Dann Herr Lobitz, bitte.

Herr Dr. Lobitz (GPOH): Guten Tag zusammen. — Ich bin Kinderhdamatologe und -onkologe,
Sprecher des GPOH-Konsortiums Sichelzellkrankheit. Insofern vertrete ich hier die GPOH. Ich
war federfiihrend fiir den Antrag auf Einflihrung des Neugeborenen-Screenings auf Sichelzell-
krankheit verantwortlich.

So als Quereinsteiger habe ich mich ein bisschen gewundert, als ich dazugekommen bin, dass
es vom Tracking/Tracing her so unterschiedliche Konzepte von Land zu Land, von Screeningla-
bor zu Screeninglabor gibt. Insofern finde ich es sehr positiv, wenn es da jetzt eine Vereinheit-
lichung geben soll. Ich halte es auch fir richtig, das Screeninglabor und auch die spezialisierte
Einrichtung ein bisschen mehr in den Mittelpunkt zu stellen.

Was mir aufgefallen ist aus unseren personlichen Erfahrungen, die wir mit der Benachrichti-
gung dieser letztendlich in der Pilotstudie nur wenigen Kinder mit einer Sichelzellkrankheit
—da reden wir Gber Zahlen von 20, 30 Kindern — gemacht haben, wie aufwendig das war.
Wenn man jetzt das Screeninglabor in den Mittelpunkt des Benachrichtigungsprozesses stellt,
dann bleiben ja wirklich hunderte, bei groRen Laboren tausende Benachrichtigungen auf der
To-Do-Liste. Ich weild gar nicht, wie man das personell umsetzen soll. Also das ist eine Sache,
die halte ich fir sehr wichtig. Ich wundere mich, dass dieser Einwand von den Screeninglabo-
ren noch gar nicht gekommen ist. Das wird ein riesen Personalaufwand erfordern. — Aber ich
bin gespannt, was wir dazu heute besprechen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Alles klar, das machen wir gleich. — Jetzt last but not least
Herr Santer, bitte.



Herr Prof. Dr. Santer (UKE): Vielen Dank, Frau Thomas. — Ich bin Kinderarzt; ich bin stellver-
tretender Direktor des Kinder-UKE hier in Hamburg. Ich bin auch Leiter eines Screeninglabors
hier, eines regionalen Screeninglabors. Ich bin zusatzlich erster Vorsitzender der APS —der
Arbeitsgemeinschaft padiatrische Stoffwechselstérungen —, wo ein Grof3teil von Screeningun-
tersuchungen herkommen.

Ich kann gerade meinen letzten Zuhoérern sehr zustimmen, dass ich es wirklich absolut be-
griBe, dass wir endlich einen Schritt vorwarts gehen. Dadurch, dass ich auch DGNS-Mitglied
bin und selbst am Report beteiligt bin und die Daten zum Teil selbst erhebe, passiert es mir
jedes Jahr wieder, dass ich Félle finde, die zwar vom Screeninglabor gut behandelt werden,
gut diagnostiziert werden mit Maschinen, die extrem teuer sind und wo es de facto keine
Struktur gibt, mit der wir Gberprifen, ob diese Patienten wirklich Gberhaupt die geeigneten
Behandlungszentren erreichen.

Das habe ich gerade letzte Woche fiir den letzten Screeningreport einmal erleben missen,
dass es nicht am Labor liegt, sondern an der zugrundeliegenden Struktur. Von daher kann ich
wirklich diesen Schritt maximal begriRen, dass wir das in einem Rahmen fassen, der deutsch-
landweit gleichermalRen gilt, dass wir nicht auf die individuellen Aktivitdten vor Ort angewie-
sen sind.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Herr Santer. — Ich glaube, damit habe ich alle
einmal gehort und gesehen.

Ich habe jetzt noch folgenden organisatorischen Vorschlag: Wenn Sie Wortmeldungen haben,
bitte 6ffnen Sie den Chat und machen ein X oder irgendein Zeichen in den Chat und senden
Ihn an alle. Somit habe ich direkt eine Sprechliste, eine Rednerliste, die ich dann nach und
nach abarbeiten werde.

Noch zwei Vorbemerkungen von meiner Seite aus: Hiervon wird ein Wortprotokoll erstellt,
was wir dann auch mit zu unseren Beratungsunterlagen mitnehmen werden. Als Bestandteil
der Beratungsunterlagen wird es auch im Nachhinein —in der Regel nach Beschlussfassung —
auf der Homepage des G-BA mit veroffentlicht. — Gut, es gibt keine Gegenwehr dazu.

Eine andere Sache noch, die mir beim Ubersenden lhrer Antworten an uns, aufgefallen ist:
Hierbei handelt es sich — also heute bei dieser Expertenanhdrung — nicht um eine mindliche
Anhorung im Rahmen eines gesetzlichen Stellungnahmeverfahrens. Das haben wir noch nicht
eingeleitet. Wir haben Ihnen auch keinen Beschlussentwurf (ibersandt. Sondern wir befinden
uns hier in einem laufenden Beratungsprozess, wo wir Wissen, Expertisen einsammeln, um
den Anpassungsbedarf der Kinder-Richtlinie aufgrund der revidierten Fassung der GEKO-
Richtlinie zu Gberprifen und hier Anpassungsbedarf identifizieren wollen, den wir dann ent-
sprechend im Regelungstext umsetzen. Also bei einem Beschlussentwurf sind wir noch lange
nicht. — Das nur soweit dazu als Vorrede.

Dann gebe ich gerne die Diskussion frei. — Herr Hauck, bitte.

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Mir sind noch zwei Sachen in den letzten Wochen aufge-
fallen. Wenn man sich vorstellt, dass beispielsweise auch mal ein Screening falsch-negativ ist,
dann passiert ja folgendes, dass die Kinder unter Umstanden doch irgendwann in der spezia-
lisierten Einrichtung aufschlagen, natiirlich dann, weil sie klinisch symptomatisch sind. Aber
auch das ware eine relevante Riickmeldung, die das Screeninglabor meines Erachtens nach
braucht. Das ist jetzt in dem Algorithmus noch nicht drin. Sondern es ist immer so, dass nur,
wenn das Screening positiv war, der Kreislauf startet. Aber es kann ja auch sein, dass das Kind
guasi quer einsteigt, symptomatisch ist. Das ist in der Tat passiert, das wissen Sie alle, das
passiert auch immer wieder. Hier wéare dann eine Schleife auch wichtig.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schén! — Herr Blankenstein.



Herr Dr. Blankenstein (DGKED): Ich denke, man muss noch einmal den Blick — und da hat Herr
Hauck voéllig recht — auf die Gesamtqualitat richten. Dazu gehéren falsch-positive und falsch-
negative. Wir miissen dafiir sorgen, dass wir die Zahlen haben, dass wir die Labore oder die
verschiedenen Prozesse benchmarken, vergleichen kdnnen. Dann missen wir daraus die bes-
ten, funktionierendsten Wege identifizieren und diese dann versuchen umzusetzen.

Rein praktisch ist —ich glaube, es ist jetzt von allen schon gesagt worden —, die Einbindung der
Experten in den Erstkontakt gut und wichtig. Ich kann das nur aus unserem Fachgebiet sagen:
Wenn ich Diabetespatienten sehe und mir nach 15 Jahren anschaue, wer einen guten HbAlc
hat, wer einen schlechten HbAlc hat, hat den starksten Einfluss darauf, wie die Langzeitqua-
litat ist, die Qualitat des Erstgespraches.

Damit heillt es, es ist ein enormer Einfluss darauf, wie viel Information, wie viel Fachkompe-
tenz, wie viel auch spiirbares Wissen und Vertrauen wird in diesem Erstkontakt hergestellt.
Ich glaube, dass die Patienten enorm davon profitieren wiirden, wenn wir das hinbekommen.

Der zweite Punkt ist — das macht der G-BA schon langer —, den Versuch falsch-positive zu ver-
meiden. Denn jeder positive Screeningbefund ist ein Trauma fir die Familie, ob er falsch-po-
sitiv ist oder richtig-positiv. Das heif$t, die Vermeidung von falsch-positiven, und damit auch
die weitere Uberarbeitung unserer Methoden ist ein wichtiges Element.

Wir hatten in Ihren Fragen auch schon die Frage nach der Frage: Inwieweit miissen wir die
genetischen Informationen der Konfirmationsdiagnostik an die Screeninglabore zuriickgeben?
Die Screeninglabore kénnen sich gar nicht optimieren, wenn sie nicht wissen, ob es jetzt ein
schwerer Fall, ein leichter Fall ist, wie die genauen Ergebnisse sind.

Wenn wir diese Optimierung wollen, dann mussen wir dafiir Sorge tragen, dass die wesentli-
chen Informationen vorliegen, namlich: Welches Kind hat eine nicht-behandlungsbediirftige
Auffalligkeit in irgendwelchen Metaboliten? Welches Kind ist tatsachlich behandlungsbediirf-
tig, vital bedroht oder von geistiger Behinderung oder anderen Dingen bedroht, oder von
schweren Septikdamien? Wir miissen das auch fiir Screeningerkrankungen, die wir schon seit
2005 kennen, haben.

Wir sehen das nur als Beispiel in Benchmarken beim AGS-Screening, dass es ein Faktor 10 Un-
terschied in den Recallraten der Labore gibt. Das liegt daran, dass manche sich aus Eigeniniti-
ative eine zusatzliche Diagnostik geleistet haben und andere tun das nicht, weil das die Richt-
linie auch nicht regelt. Aber solche Dinge sind inzwischen so offensichtlich in den Datensatzen
der DGNS erkennbar, dass ich denke, wir miissen darauf reagieren und damit auch die Ver-
besserung des Gesamtergebnisses. Das Gesamtergebnis ist immer nicht nur, ob alle Kinder
auch behandelt sind, sondern auch nicht die Falschen genannt sind. Das heit, der Schaden
bei den Familien, die falsch-positiv sind, die muss man auch im Auge behalten.

Deswegen noch einmal mein Appell: Wir missen versuchen, einen Prozess zu finden, der kon-
tinuierlich zu einer Optimierung des Gesamtprozesses stattfindet, dazu gehéren die Experten;
dazu gehort die Optimierung der Methodik; dazu gehort auch die Datentibermittlung.

Ein Kritikpunkt, an den von Ihnen vorgestellten Konzeptdiagramm, ist, dass ich denke, wir kon-
nen nicht eine zweite Einwilligung fur das Tracking fordern. Wir missen es so sehen, dass im
Prinzip derjenige, der am Screening teilnimmt, auch wissen will, ob er diese Erkrankung hat
oder nicht. Wir kdnnen das nicht so interpretieren, dass wir nur sagen: Wir werden nur ein
Negativergebnis sehen und kein Positivergebnis. Daraus ist in meinen Augen der Auftrag, das
schnellstmoglich und bestmoglich zu kommunizieren und zu behandeln. Das ist in der ur-
spriinglichen Einwilligung auch schon drin. Wenn wir das differenzieren, muss man klar sagen,
dass jeder Patient, den wir dadurch, weil er das zweite Kreuz nicht gemacht hat oder die
zweite Unterschrift nicht geleistet wurde, dann werden wir dadurch Patienten verlieren, weil
sie nicht getrackt wurden, obwohl sie eine Erkrankung haben. Der Schaden ist so groB3, dass
wir uns das, glaube ich, gar nicht leisten kdnnen.



Deswegen glaube ich, miissen wir da zu einer zusammenfassenden Einwilligung kommen, in-
dem wir in der Patientenaufklarung auch sagen: Das beinhaltet einfach das, dass, wenn eine
Krankheit droht, dass sie von einem Experten kontaktiert werden. Das macht die Sache einfa-
cher und auch fir die Labore viel einfacher. Denn dann gibt es die mit Tracking und dann gibt
es die kein Tracking haben. Und was mache ich jetzt, wenn jemand kein Tracking hat, aber
trotzdem eine schwere Erkrankung hat, muss ich dann irgendwie versuchen, die Hebamme
oder den Geburtshelfer zu erreichen? Und der muss es dann machen. Das wird zu kompliziert.
— Vielen Dank!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon! — Frau U. [GKV-SV] und danach Herr Fingerhut,
bitte.

GKV-SV: Ich habe eine Frage. — Zum einen verstehe ich, dass der Erstkontakt moglichst Gber
Experten stattfinden soll. Wenn man aber das Krankheitsspektrum anschaut, dann sind dort
auch Erkrankungen dabei, insbesondere bei den Stoffwechselerkrankungen, die sehr zeitkri-
tisch sind, wo in der Leitlinie ja die Empfehlung ist, dass die Eltern moglichst schnell einen Arzt
oder ein Krankenhaus kontaktieren. Sondern da geht es gar nicht darum, ob das jetzt ein Ex-
perte ist, sondern dass hier eine arztliche Betreuung stattfindet. Da muss ich sagen: Ich weil}
nicht, ob es sinnvoll ist, da jetzt noch lange einen Experten einzubinden. Oder ob es da nicht
besser ist, direkt die Eltern zu informieren.

Was mich auBerdem noch interessieren wiirde — die Frage geht an Herrn Fingerhut in die
Schweiz —, wie die Schweizer das gemacht haben, wenn die das ja schon hatten. Ich denke, die
haben auch so ein dhnliches Krankheitsspektrum wie wir und wie hier der Kontakt stattgefun-
den hat; wie die Informationstibermittlung war.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Dann wiirde ich sagen zuerst Herr Fingerhut und anschlie-
Rend darauf direkt Frau Ceglarek und Herr Blankenstein.

Herr Dr. Fingerhut (SYNLAB MVZ): Zum einen mochte ich Herrn Blankenstein vollkommen zu-
stimmen. Da bin ich absolut mit allen Punkten d'accord.

Auf die Anmerkung von Frau U. [GKV-5V] und die Frage: In der Schweiz ist dieser ganze Prozess
relativ gradlinig, praktisch in einer Richtung nach unten. Fir alle Erkrankungen — also von den
endokrinologischen — gibt es in jedem Landesteil ein spezialisiertes Zentrum, also einen padi-
atrischen Endokrinologen, der fiir die Hypothyreose- und AGS-Fille zustandig ist. Es gibt drei
oder vier Stoffwechselzentren in der Schweiz. Es gibt Behandlungszentren fiir die Mukoviszi-
dose und fiir das SCID. Also immunologisch gab es nur eines in Zrich.

Der Ablauf ist immer folgender: In den Fallen, wo — wie frither immer Professor Roger gesagt
hat — Feuer auf dem Dach ist, also, wenn der dringende Verdacht aus dem Screening schon da
ist, dass eine entsprechende behandlungsbediirftige Erkrankung da ist. Dann haben wir vom
Screeninglabor sofort den Experten vor Ort mit allen Informationen kontaktiert, die er
braucht. Dann haben der Endokrinologe oder Stoffwechselspezialist, oder die Immunologen
dann umgehend die Eltern informiert; haben einen Termin ausgemacht. Und die Eltern sind
dann umgehend erstens telefonisch schon einmal von dem spezialisierten Kinderarzt, der mit
dem Kind anschlieBend eben auch in der Klinik den Erstkontakt macht, schon telefonisch be-
raten worden.

Ich denke, das hat zum einen den Vorteil, die Beratung ist kongruent, also er bekommt nicht
von zwei verschiedenen Padiatern unter Umstanden unterschiedliche oder leicht differie-
rende Empfehlungen. Fir das Mukoviszidose-Screening ist es insofern besonders praktisch,
denn die Eltern wurden dann vom Spezialisten erst dann kontaktiert, wenn er ihnen fiir den
nachsten oder tGiberndchsten Tag auch gleich SchweiBtest anbieten konnte. Das heil3t, die Ver-
unsicherung der Eltern ist damit auch auf ein Minimum reduziert.



Das nachste, was dann auch gut funktioniert: Wenn ich die Spezialisten alle kenne, die ich
anrufe, bekomme ich auch in 99 Prozent der Falle erstens sofort die Riickmeldung, das Kind
hat einen Termin zum SchweifStest dann und dann; ich bekomme die Riickmeldung lber das
Ergebnis des Schweildtestes; oder ich bekomme vom Endokrinologen die Riickmeldung, das
Kind ist in der Klinik gewesen; wir haben FT4, TSH im Serum bestimmt; bekomme die Werte;
bekomme meistens auch noch die Riickmeldung dariiber, ob es Athyreose oder eine Ektopie
je nachdem, wie der Sonographie-Befund war oder sonstige Befunde. Das ldauft im Prinzip im-
mer gradlinig in eine Richtung. Der Einsender bekommt mit dem Befund in der Regel dann
auch die Mitteilung, dass die Eltern entsprechend bereits informiert sind — entweder telefo-
nisch oder eben per schriftlichem Befund —, sodass man auch von der Seite der Einsender be-
ruhigt sein kann, dass alle richtig schon informiert sind und zweitens er jetzt nicht noch unné-
tig die Eltern ein zweites Mal informieren muss.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon! — Frau U. [GKV-SV], Sie haben direkt noch ein-
mal eine Riickfrage.

GKV-SV: Ja, ich habe eine direkte Nachfrage. — Macht die Schweiz auch solche Recalls? Bei uns
ist es ja so: Wenn beispielsweise das Screening zu friih abgenommen wurde oder bei Friihchen
oder, wenn irgendwie der Wert auffallig ist, dann ist ja eine zweite Laborprobe erforderlich.
Wer informiert da wen, dass diese Blutprobe erfolgen muss, falls sie so etwas auch haben?

Herr Dr. Fingerhut (SYNLAB MV2Z): Ich sage einmal so: Die Zweituntersuchung bei Friihabnah-
men, das ist im Prinzip das gleiche Vorgehen wie in Deutschland. Was zu friih abgenommen
ist bei Frihentlassungen oder bei Frithgeborenen das Tracking. Es wird eine zweite Probe ab-
genommen und die kommt im Labor an. Das macht in der Schweiz auch das Screeninglabor.
Es ist insofern etwas einfacher, weil es nur ein Screeninglabor ist. Man muss sich nicht wie in
Deutschland mit unter Umstdanden anderen Screeninglaboren irgendwie kurzschlieRen, wenn
das Kind in einem Bundesland geboren ist, aber in einem anderen Bundesland wohnt und das
Zweitscreening dann in ein anderes Labor geht. Da ist die Schweiz in der glicklichen Lage, dass
es da nur ganz selten Fille, wo die Kinder in der Schweiz geboren sind, aber in Osterreich
wohnen oder Hebammen auch grenziibergreifend arbeiten, relativ selten sind. Aber das
Tracking oder die Nachverfolgung libernimmt das Screeninglabor.

Ich muss allerdings dazusagen: Eben auch aus Eigeninitiative gibt es in der Schweiz auch keine
gesetzliche Regelung und auch letztendlich keine Vergitung fiir die Arbeit, die das Labor im
Prinzip freiwillig macht, um sicherzustellen, dass alle Kinder in den Genuss des Screenings
kommen und eben kein Kind verpasst wird.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ich habe direkt dazu drei Wortmeldungen.

GKV-SV: Entschuldigung, darf ich noch kurz nachfragen, denn mir ist nicht klargeworden, wer
die Eltern informiert, dass sie irgendwo hin gehen missen, dass noch einmal im Labor abge-
nommen werden muss.

Herr Dr. Fingerhut (SYNLAB MVZ): Fiir die nicht-kritischen Falle, also ein Zweitscreening,
libernimmt das der Einsender. Das heif3t, der Einsender bekommt den schriftlichen Befund.
Zum Erstscreening ist zwar, dass das Screening eben unauffillig war oder, wenn etwas grenz-
wertig Auffalliges, dass eine zweite Karte abgenommen wird. Da informiert der Einsender.

In der Regel werden die Kinder auch in der Schweiz in die Klinik erneut wieder einbestellt zur
Abnahme einer Kontrolle. Oder die Eltern werden aufgefordert, dass die Hebamme noch ein-
mal eine Karte abnimmt oder die Klinik. Also in unkritischen Fallen geht es tiber den Einsender.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Jetzt aber Frau Ceglarek, Herr Blankenstein, Herr Santer. Und
dann geht es oben weiter mit Herrn Hauck und Frau Hammermann. — Frau Ceglarek, bitte.



Frau Prof. Dr. Ceglarek (DGNS): Liebe Frau U. [GKV-SV], zu dem, was Sie gesagt haben: Es
muss sehr schnell gehen. Aber die Einsender miissen auch Bescheid wissen. Ich kann aus der
eigenen Erfahrung berichten: Es ist vor vier Monaten passiert, dass Eltern informiert wurden
und die Mutter saR gerade beim Einsender im Arztgesprach.

Wir miissen bedenken, dass wir hier sehr schnell sind, dass Kinder — weif3 ich nicht in wie vielen
Prozent der Féalle — noch in der Klinik sind, und dass wir nicht die Eltern informieren kdnnen,
ohne den Einsender zu informieren. Ich glaube, das ist schwierig.

Was man sich vorstellen kénnte, ware, dass das Screeninglabor Behandlungszentren diese In-
formation gibt, so wie jetzt auch gewlinscht. Jetzt haben wir aber in Deutschland eine bisschen
andere Situation als in der Schweiz. Wir haben eine Vielzahl von Kliniken, und die Eltern haben
prinzipiell ein freies Recht, das Behandlungszentrum auszuwahlen. Deswegen sollen wir auch
die Listen mit Gbermitteln.

Das heiRt, wir als Screeninglabor missten erst einmal wissen, fir was entscheiden sich die
Eltern. Dazu missen die Eltern aber iber die Erkrankung erst einmal aufgeklart werden. Das
ist die gesamte Problematik, die, glaube ich, in der Schweiz durch diese zentralisierte Durch-
fihrung ein bisschen anders liegt.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schén! — Herr Blankenstein, bitte.

Herr Dr. Blankenstein (DGKED): Wenn wir iber Experteninformationen reden und es geht um
dringende Erkrankungen, dann ist das genauso, wie Herr Hauck und Herr Fingerhut gesagt
haben, der Experte ruft an und sagt: Kommen Sie morgen da und da hin.

Wenn es in der Flache um die Frage einer Galaktosamie geht, heiRRt das: Der Experte ruft die
Eltern an und sagt: ,,Wo sind Sie; was ist die nachste Kinderklinik? Fahren Sie sofort dort hin.
Ich rufe dort an und informiere die Klinik Gber die notwendigen MaBnahmen.” Trotzdem ist
die Behandlung dann deutlich kompetenter und schneller, als wenn die Eltern mit einem Anruf
oder einem Zettel dastehen und sagen: , Ich habe etwas im Screening und weil} nicht, was es
ist.“ Damit hat der Experte aber die gesamte Diagnostik schon im Blick.

Ich glaube fiir die kritischen Fragen, wo tatsachlich das Kindeswohl akut gefdhrdet ist, gibt es
nicht so eine Problematik. Sie haben vollig recht, dass die Problematik bei den nicht eiligen
Recalls, geringen Grenzwertiliberschreitungen oder so etwas, moglicherweise organisatorisch
etwas schwieriger ist.

Wir haben bei den letzten drei neuen Zielerkrankungen gesehen, dass die jeweiligen Fachge-
sellschaften einen sehr, sehr guten Job gemacht haben, indem Sie sozusagen von der Fachge-
sellschaft her die Zentren organisiert, geblindelt und sozusagen zur Zusammenarbeit und auch
zu regionalen Strukturen gezwungen haben. Ich glaube, wir haben das fur die sogenannten
alten Screeningerkrankungen —ich sage einmal 2005-er Richtlinie — haben wir diese Bemu-
hungen noch gar nicht gekannt. Und die miissen wir vielleicht nachholen, dass eben dadurch
tatsachlich funktionierende regionale Netze entstehen, dass auch tatsachlich derjenige, der
das Kind hinterher betreuen kann, soll und wird, dann diese Initiative Gbernimmt.

Wir haben tatsachlich bei den neuen Erkrankungen gesehen, dass das gut funktioniert und
man sich eigentlich an der Stelle auf die Fachgesellschaften verlassen muss, dass der G-BA das
nicht machen muss, sondern das machen die Experten unter sich. Das, wiirde ich aus meiner
Sicht sagen, funktioniert sehr, sehr gut. Ich sehe nur Vorteile darin, wenn tatsédchlich — also im
Ernstfall in der Flache — der Experte die Klinik anruft und sagt: ,Da kommt gleich ein Patient,
der hat das und das, das und das muss gemacht werden.” Dann ist der gesamte Prozess schon
drin, selbst wenn nur ein relativ unerfahrener Dienstarzt da ist. — Danke!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Wer ist denn der Experte, Herr Blankenstein?



Herr Dr. Blankenstein (DGKED): Je nach dem fir die Erkrankung. Also wenn das jetzt eine
Stoffwechselerkrankung ist bei einer Galaktosamie, wéare das Herr Santer, bei mir Frau Wei-
denhold, oder je nach dem, der in der Region zustdndige Experte. Das ist ein Thema, was ich
eben den Fachgesellschaften zumuten wiirde, da die richtigen Menschen zu finden. Der wiirde
dann die Kommunikation fiir die jeweilige Erkrankung machen. Wenn es eine endokrinologi-
sche Erkrankung, ADS, ist, dann ware ich das als Endokrinologe oder jemand anderes. Auf je-
den Fall ist die Situation nicht so, wie wir aus der Erhebung von Frau Nennstiel gelernt haben,
dass beispielsweise in Bayern 15 Prozent der Kinder mit einer diagnostizierten Hypothyreose
in den ersten zwei Lebensjahren noch nicht einmal einen Endokrinologen sehen, weil irgend-
ein Kinderarzt dann denkt: Ach, eine TSH behandeln kann ich auch.

Ich bin aber derjenige, der die Ergebnisse nachher validieren muss und stelle fest, dass dann
eben auch davon wieder gut 10, 20 Prozent dabei sind, die man als Fachendokrinologe niemals
behandelt hatte. Das sind Patienten, die jetzt mit einer Diagnose in Deutschland herumlaufen
und behandelt werden, obwohl sie die gar nicht haben und wahrscheinlich niemals das Risiko
einer drohenden geistigen Behinderung hatten. Also wir miissen auch liberlegen, dass wir da
nicht eine Ubertherapie und eine Uberdiagnose betreiben, die allein durch Zahlen getriggert
ist.

Insofern denke ich: Es ware derjenige, der flr die jeweilige Zielerkrankung der regional zustan-
dige nachste Experte ist. Und da muissen sich die Experten untereinander einigen, dass sie
Netzwerke schaffen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Herr Santer, bitte.

Herr Prof. Dr. Santer (UKE): Vielen Dank! —Ich glaube, ich bin mit Herrn Blankenstein sehr
einer Meinung. Das liegt vielleicht daran, dass wir beide einen klinischen Hintergrund haben
und ein Screeninglabor leiten.

Ich glaube, ich will fir andere noch einmal den normalen Gang etwas darlegen — gerade, weil
Sie, Frau Thomas, auch noch einmal gefragt hatten, wer der Experte ist. Man muss sich immer
noch einmal in Erinnerung rufen, dass ein normaler Befund — sei es ein Normalbefund, eine
leichte Auffalligkeit; sei es ein wirklich relevantes Ergebnis — an den Einsender geht. Und dass
im Normalfall der Einsender — das kann eine Hebamme sein, ein vollig unspezialisierter Kin-
derarzt; das kann ein praktischer Arzt sein — ein solches Erstgesprdch mit den Eltern flhrt.

Mein Kernsatz — Herr Blankenstein hat es friiher auch schon einmal gesagt — ist eigentlich: Fiir
den ersten Eindruck gibt es keine zweite Chance. Das gilt maximal fir das Screening. Und das
gilt flir Dinge, die flr uns als Profis gar nicht so besonders aufregend sind, aber fiir Eltern
extrem wichtig sind.

Die Frage war ja: Wer ist Experte? Wir mussen, glaube ich, unterscheiden zwischen dem Ex-
perten hinsichtlich der Dringlichkeit, dass wird durchaus das Screeninglabor sein, was sagen
kann: Das ist eine dringliche Angelegenheit oder eine weniger dringliche. —Ich habe zusam-
men mit Frau Gramer aus Heidelberg zur Konfirmationsdiagnostik eine Leitlinie geschrieben,
wo wir solche Sachen festgelegt haben. Das kann jeder auch nachlesen auf dem AWMEF-Ser-
ver.

Und es gibt dann eben die Fachspezialisten, die fiir ihre Krankheit die Spezialisten sind — den
Sichelzellexperten, der nicht in der ersten Woche aktiv werden muss; der CF-Experte, der viel-
leicht sogar erst aktiv werden kann, wenn die Konfirmation mit SchweiRtest vorliegt; und un-
terschiedliche Dringlichkeiten. Wir miissen da eben sehen, dass wir die Experten so ein biss-
chen verteilen: Experten in den Screeninglaboren fiir die Dringlichkeiten und Experten der
Fachgesellschaften, die schnell prasent sein miissen, wenn es um wichtige, schnelle Entschei-
dungen — Paradebeispiel ist jetzt vielleicht das SMA-Screening —, wo ganz schnell irgendwel-
che Entscheidungen getroffen werden miissen. Das miissen wir auseinanderbringen sowohl
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fir die hochakuten Falle, aber auch fiir die Masse aller Kinder, wo ein falscher Zungenschlag
Eltern in massive Unsicherheiten bringen kann.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! —Jetzt habe ich auf der Rednerliste Herrn
Hauck und danach Frau Hammermann, bitte.

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Vielen Dank, Herr Blankenstein und Herr Santer. —Ich
komme mir jetzt schon ein bisschen redundant vor, weil ich das auch unterstreichen kann. Ich
will aber auch noch ein bisschen weitergehen und noch einmal hervorheben, wie wichtig mei-
nes Erachtens die Fachgesellschaften sind.

Schon in der Einfihrung, wenn es um neue Zielerkrankungen geht, und zwar deshalb, weil der
aktuell vorgeschlagene Algorithmus — der sehr gut ist — eines auller Acht ldsst, namlich dass
nicht alle Kinder, wenn dann der Screeningbefund kommt, langst zuhause sind. Sondern, dass
viele dieser Kinder, weil sie friihgeboren sind oder krank sind wegen etwas anderem vielleicht
auch, noch in der Klinik sind und unter Umstdanden auch Symptome haben jetzt wie Frihge-
borenenanamie, wo der Nicht-Experte, selbst wenn es ein sehr guter Neonatologe ist, nicht
soweit weil3, ob nicht doch eine Himoglobinopathie eine Rolle spielt. Oder das Kind hat eine
Infektion und der Neonatologe kann jetzt nicht ausschlieBen, dass das SCID-Screening positiv
ist, obwohl das Kind so jung ist, dass es auch das sein kénnte. Das heil}t, der Bedarf an kom-
petenter Beratung geht in dem schon Moment los, wenn das Kind unter Umstdanden gar nicht
entlassen ist.

Die Frage war auch immer gewesen: Wer ist der Experte? Es ist mitnichten so, dass ein ge-
standener Oberarzt flir Neonatologie fiir all diese Erkrankungen Experte sein kann. Deswegen
haben wir von der API eine Hotline etabliert, die letzten Endes fiir arztliche Kollegen ist. Das
heillt, wenn jetzt ein positives Neugeborenen-Screening irgendwo bei irgendeinem Einsender
aufschlagt, kann der auch diese Hotline anrufen und sich mit einem Immunologen aus der
Arbeitsgemeinschaft unterhalten: Ich habe das Kind, es hat dieses und jenes. Bleibe ich im
Algorithmus drin? Was ist zu beachten? — Das ist auch etwas ganz Wichtiges. Also die Mog-
lichkeit, dass der Einsender im Interesse des gescreenten Kindes Kontakt zur spezialisierten
Einrichtung aufnehmen kann.

Wenn wir uns das alles so anhdren, was jetzt hier diskutiert wird, entsteht da summa summa-
rum doch sehr deutlich das Bild, dass die Zentren oder die Expertenzentren eine erhebliche
Vorhalteleistung haben, auch viel Arbeit investieren in dem ganzen Prozess. Da ist es mir wich-
tig, noch einmal darauf hinzuweisen, dass es sehr gut ware, wenn diese Art von Telemedizin,
die da ja betrieben wird von uns allen, auch in der Vergutung Berucksichtigung finden kénnte.
— Denn ich sehe Herrn Lobitz schon nicken; er wird namlich fiir seine Gesprache unter Um-
standen sogar Dolmetscher brauchen —. Also da ist einiges, was wir jetzt einfach wirklich gut
aufarbeiten kénnen, wenn wir das mochten.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Herr Hauck. — Frau Hammermann, bitte.

Frau Prof. Dr. Hammermann (UKD): Ich wollte beginnend noch einmal zu Frau U. [GKV-SV]
sagen: Die Experten letztendlich, die jetzt gerade in den letzten Screeningerkrankungen, die
dazugekommen sind, ja benannt worden sind; und gerade die, fur die sage ich mal Stoffwech-
selerkrankungen, wo auch ein dringender Notfallbedarf besteht, dass die Kinder sofort behan-
delt werden, sind eigentlich die, die auch Zugang haben zu den Einrichtungen, wo so eine so-
fortige Behandlung da ist, die sich eben auch am Wochenende tatsachlich dann tGber die Not-
aufnahmen darum kiimmern kénnen, dass die Familien erreicht werden und direkt irgendwo
ankommen. Das macht es also fiir die Familien deutlich besser als —wie Herr Blankenstein
schon gesagt hat —, dass die Eltern mit dem Kind losziehen und irgendwo in eine Einrichtung
gehen, wo vielleicht noch nicht einmal eine Kinderklinik dabei ist, und dann von dort hier und
da hin weitergeschickt werden oder auch schon beim Anrufen dort Probleme haben. Also das

11



wirde es fir die Eltern deutlich erleichtern, unabhangig von der Information, die sie dann
schon bekommen.

Das nachste Problem bei der Information ist: Wenn die nicht direkt vom Experten kommt, gibt
es eben doch viele, die haufig noch dazwischenstehen. Das heilt, wenn der Anruf vom Ein-
sender kommt ,,Das Kind hat vielleicht etwas, darum miissen Sie sich kiimmern®“, dann steht
—ich will jetzt nichts gegen die Hebammen sagen; es kann auch die Nachbarin sein — vor der
Tur und sagt: ,Ach nee, da ist bestimmt nichts; da kann man erst noch einmal abwarten.”
Dinge versacken; es gibt die Sprachkomponente, dass Eltern sich gar nicht kimmern kénnen,
um Uberhaupt weiterzugucken.

Wir hatten auch letztes Jahr hier aus den Fllichtlingsunterkiinften mehrere Migranten, die sie
Uberhaupt nicht finden, um das weiterzuleiten. Insofern kann ich nur sagen —und das habe
ich vorhin nicht gesagt: Wir machen hier in Dresden dieses Neugeborenen-Screening eben
auch schon seit 25 Jahren und nicht erst seit fiinf Jahren. Da muss man ganz klar sagen, dass
es fiir alle, die an diesem Prozess beteiligt sind, ein Vorteil ist. Es ist ein Vorteil fir das Scree-
ninglabor, das weil3, wer derjenige ist, der sich darum kiimmert und von wem ich die Informa-
tionen auch wieder einfordern kann. Es ist fir die Familien ein Vorteil, die direkt die Informa-
tionen bekommen, die sie brauchen, aber auch irgendwie psychologisch abgeholt werden
durch jemanden, der weil}, woriiber er redet. Es ist fiir die Einsender ein Vorteil.

Wir haben, als das bundesweite Screening eingefiihrt worden ist, bei unseren Einsendern eine
Abfrage gemacht. Da hat keiner gesagt: Oh nee, wir mochten diese Informationen aber lieber
selber an die Eltern weitergeben, anstatt, dass das Screeninglabor beziehungsweise die CF-
Experten das flir das Mukoviszidose-Screening weitermachen, wie es die Jahre davor gelaufen
ist.

Vielleicht auch noch einmal zu dem Punkt mit der freien Arztwahl, den Frau Ceglarek ins Spiel
gebracht hat: Wenn ich jetzt keine Notfallindikation habe, wo, glaube ich, die freie Arztwahl
in dem Augenblick jetzt nicht die Rolle spielt, dann ist es natiirlich so, dass auch der Experte
den Familien sagen kann oder diese Liste mit Zentren, die ja erstellt worden ist, weitergeben
kann, sodass die Familie sich dennoch selbst entscheiden kann.

Die Erfahrung sagt: Die Familien mochten erst einmal (iberhaupt wissen, ob da was ist, ob da
eine Diagnose ist. Die mochten das erst einmal haben. Die Entscheidung, wo dann die Weiter-
betreuung ist, treffen die Familien dann auch selber weiter. Es geht ja wirklich tatsachlich um
die Diagnosestellung. Da sollte einfach das schnelle Angebot sein und auch das Angebot, dann
schnell die Familien persdnlich abzuholen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Das heiRt, Sie sehen hier noch einmal einen zusatzlichen
Player in diesem Konzeptentwurf, namlich wie so eine Art Expertenpool oder so etwas. Wir
sind bis jetzt immer davon ausgegangen, dass naturlich die Facharztinnen in den Einrichtun-
gen, die die Abklarungsdiagnostik machen, dass die natlirlich Gber das entsprechende Wissen
dieser entsprechenden Zielkrankheit, die hier einen pathologischen beziehungsweise positi-
ven Screeningbefund hervorgebracht hat, dass die dariiber Kenntnis haben und entsprechend
die Eltern auch natirlich fiir alle weiteren Fragestellungen unterstiitzend beraten kénnen,
wenn denn dann Eltern nach freier Arztwahl in der entsprechenden Abklarungseinrichtung
gelandet sind. Aber so, wie ich jetzt sowohl Herrn Blankenstein als auch Sie verstanden habe,
sehen Sie hier einen Expertenpool, der diese Anrufe Gbernimmt, um die Eltern zu kontaktie-
ren?

Frau Prof. Dr. Hammermann (UKD): Wenn ich dort direkt anrufen kann sozusagen; wenn in
dem Fall der Experte anruft; wenn ich die Eltern anrufe, sehe aber beispielsweise, die Eltern
haben zwar in Dresden entbunden, wohnen aber in K6In oder in Leipzig, dann werde ich nicht
sagen: ,Oh, jetzt missen Sie aber dann nach Dresden zur Konfirmationsdiagnostik kommen.”
Sondern dann biete ich den Eltern an, dass ich die Kollegen in Koln kontaktiere, weil wir ja
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diese Spezialisten-Liste haben sozusagen und bahne, dass sie dort einen Termin bekommen
konnen, damit sie dort direkt sozusagen angebunden werden kdonnen.

Das ist das, was ich vorab auch mit dem Postleitzahlassoziierten meinte, dass man schon guckt
und den Eltern anbietet, dass sie wohnortnah flr sie mit moglichst wenig Problematik zu ei-
nem Spezialisten, zu einem Experten gehen kdonnen. Im Zweifelsfall — wie gesagt — ist das der
Experte, der vom Screeninglabor schon ausgewahlt ist. Wenn die Eltern aber sagen: ,,Oh nee,
das passiert mir gar nicht; wir sind jetzt dort und dort; wir méchten gerne woanders hinge-
hen”, dann ist das natirlich auch moglich beziehungsweise, wenn die Konfirmationsdiagnostik
erfolgt ist, dann gibt es keinen Grund, dass die Eltern nicht dann auch noch zur Weiterbetreu-
ung in eine andere Experteneinrichtung gehen. Tatsachlich ist das Angebot: Es ruft jemand an,
der sagt: ,,Wir sind nahe dran; wir kénnen Ihnen einen Termin in zwei Tagen zum SchweifStest
bieten.” Wenn die Eltern das nicht mochten, dann gibt es die Empfehlung, die Bitte, wie wir
sie unterstiitzen kdnnen, wo sie sonst mit lhrem Kind hingehen kdnnen, damit dann auch die
Rickmeldung wieder da ist, was aus dem Screening geworden ist, wie die Konfirmationsdiag-
nostik war, damit das weiterverfolgt werden kann.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Okay. Sie sehen die Experten schon aus den spezialisierten
Einrichtungen, die dann auch die Konfirmationsdiagnostik vornehmen?

Frau Prof. Dr. Hammermann (UKD): Ja.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Alles klar, gut. — Dann habe ich auf der Rednerliste Herrn
Fingerhut, Herrn Miiller-Felber und dann Herrn F. [KBV].

Herr Dr. Fingerhut (SYNLAB MVZ): Nur kurz zu Frau Ceglareks Einwurf der freien Arztwahl:
Das ist in der Schweiz genau das gleiche und das funktioniert genauso wie Frau Hammermann
das gerade gesagt hat. Wenn die Eltern mit dem Zentrum nicht einverstanden sind oder sagen
»Wir sind aber jetzt bei der Oma in Genf und eben nicht in St. Gallen.”, dann wird das unter
den Spezialisten gleich weitergegeben, und dann bekommen die eben in Genf einen Schweil3-
testtermin.

Aber die erste Information bleibt weiter von dem spezialisierten Kinderarzt, der tber die Er-
krankung Bescheid weil3. Die Riickmeldung an das Screeninglabor geht dann auch immer tber
den Kollegen in St. Gallen, der eine E-Mail schreibt oder anruft und sagt: ,Ich habe die Eltern
kontaktiert; die gehen aber aus dem oder dem Grund nicht bei mir zum SchweifStest, sondern
in Genf oder wo auch immer zum SchweifStest.”, sodass die Riickmeldung da ist und dann auch
nachgehakt werden kann. Wenn aus Genf dann kein Ergebnis kommt, kann das Screeninglabor
immer noch nachhaken: Sind sie dagewesen? Sind sie nicht dagewesen? Oder muss man wei-
ter aktiv werden?

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Herr Miiller-Felber, bitte.

Herr Prof. Dr. Miiller-Felber (iSPZ Hauner): Ich will auch noch einmal eine Lanze fir diesen
direkten Kontakt durch das Expertenzentrum brechen. — Ein wesentlicher Punkt ist, dass dann
auch eingefahrene Strukturen vorhanden sind. Nur ein kleines Beispiel: Wir haben jetzt in die-
sem Pilotprojekt erlebt, dass dann eine Klinik Probleme hatte, die Bestatigungsdiagnostik ir-
gendwo auf den Weg zu bringen. Das genetische Labor war mit der Kosteniibernahme durch
die Klinik nicht einverstanden. Dann gab es eine Verhandlung, die sich eine Woche hingezogen
hat, wer da jetzt zahlen soll oder ob das passt.

Ich denke, solche Dinge kann man vermeiden, wenn es wirklich eine eingefahrene Struktur
gibt. Man weil3, dieses Expertenzentrum hat ein genetisches Labor an der Hand; die arbeiten
zusammen; die wissen auch, in welchem Zeitraum sie zusammenarbeiten. Nur dann kénnen
wir wirklich diese engen Taktzeiten schaffen. Und umgekehrt: Ein Screeninglabor hat auch
seine festen Ansprechpartner, wo auch jeder weiR, wie die Interaktion funktioniert.
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Ich denke, wenn man das offiziell macht, dass diese kurzen Wege moglich sind, ist das eben
im Sinne der Eltern und des Kindes. Wie die Weiterbehandlung ist, das ist, glaube ich, vollig
egal. Denn, wenn die Dinge geklart sind, dann kann das ohne Weiteres auch woanders passie-
ren, wenn die Eltern es woanders schoner oder adaquater oder irgendetwas finden.

Ich glaube, der erste Schritt ist, dass wir sicher sind, dass eine Bestatigung lauft, dass das zeit-
nah lauft. Da ware es gut, wenn diese Wege fest definiert sind.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Herr F. [KBV], bitte.

KBV: Ich bin auch selber niedergelassener Kinder- und Jugendarzt. Das heif3t, ich habe auch
mit Screeninguntersuchungen zu tun. Denn es gibt ja eine ganze Reihe von Kindern, die wer-
den schon so friihzeitig in der Klinik belassen, dass das Screening noch nicht abgenommen
worden ist oder die ambulant entbunden worden sind.

Deshalb ist die Frage: Wer soll denn die Eltern informieren? Das haben wir hier in der AG rauf
und runter diskutiert. Denn wir halten es schon fiir problematisch, dass nur den Einsendern
zuzuschanzen. Wenn beispielsweise ein Wochenende dazwischenliegt oder die nicht erreich-
bar sind, dann konnte es gerade bei den kritischen Erkrankungen ja auch zu unnétigen und
gefahrlichen Zeitverzégerungen kommen.

Das war so ein bisschen der Grund, dass wir uns dann in der AG gedacht haben: Okay, das
macht ja Sinn, wenn das die Labore machen, weil die Labore natirlich alle Befunde sehen.
Dann gab es eine grofRe Diskussion, ob dann die Labore bezliglich der Konfirmationsdiagnostik
direkt die spezialisierte Einrichtung informieren diirfen. Das wurde von juristischer Seite aus
als kritisch betrachtet.

Wie stehen Sie denn zu der Vorstellung, dass tatsachlich die Labore die Informationen der
Eltern primar vornehmen, damit eben moglichst alle erfasst werden?

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Gut. — Herr Blankenstein, Frau Ceglarek, Herr Okun, Frau
Hammermann. — Herr Blankenstein, bitte

Herr Dr. Blankenstein (DGKED): Zwei Dinge: Das eine ist, wir haben viele schon, wer mit wem
reden soll. Was ganz klar ist, es gehort jemand dahinter, der das koordiniert, weil, wer auch
immer, jemand ist mal krank, das funktioniert nicht. Und das ist die Rolle des Labors. Oder
eine Art Trackingstelle, die mit dem Labor ganz eng kooperiert, dass man zusammen so etwas
wie ein Screeningzentrum bildet. Es muss eine Koordination geben; es muss auch immer zu
jedem dieser MaBnahmen geschaut werden, ob das funktioniert.

Die Frage von Herrn F. [KBV]: Wir haben vorhin schon gesagt, dass die Erstkontaktaufnahme
in dem Eltern-Patienten-Prozess in dem Krankheitsakzeptanzprozess von Patienten, die tat-
sachlich so eine Erkrankung haben, eine zentrale Rolle spielt. Ich glaube, dass fiir diese Erkran-
kungen ich es fur absolut notwendig und sinnvoll halten wiirde, wenn tGber Koordination durch
das Labor der Experte dann auch unmittelbar Kontakt aufnimmt.

Wenn es um Samstag, Sonntag, Wochenende geht, dann finden wir tatsachlich da Wege und
Moglichkeiten, solch ein Telefonat auch am Wochenende zu machen. Der Laborarzt ist immer
derjenige, der am Ende entscheiden muss, ob hier Kindeswohlgefdahrdung besteht. Also be-
steht Not und Gefahr in Verzug? Und dann muss das Labor — so steht es ja auch jetzt schon in
der Richtlinie — und wird das Labor entsprechend handeln.

Aber das heiRt am Ende — und das habe ich vorhin auch als Beispiel gesagt —, wenn ich ir-
gendwo auf dem flachen Land in Mecklenburg-Vorpommern oder im hintersten Brandenburg
etwas habe, dann sage ich meiner Stoffwechselexpertin: ,,Ruf mal in Neuruppin an, da schicke
ich jetzt das Kind hin.” Oder: ,,Schick du das Kind dahin, damit die Eltern dann da sind.” Und
die Koordination ist das zentrale. Denn, wenn am Ende ein Kind in die Notaufnahme kommt,
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dann wissen wir alle, dass das vier bis finf Stunden dauert, weil 50 Patienten mit einem
Schnupfen davor sind, dass es rankommt.

Wenn jemand vorher anruft und sagt: ,,Da kommt jetzt ein Kind, das hat moglicherweise eine
Galaktosamie oder das und das”, dann wird das herausgefischt und ist direkt an der richtigen
Stelle und es wird das Richtige gemacht. Daflir gehért eine fachliche Koordination rein. Das
kann fur die wahrscheinlich auch irgendwann noch zunehmende Zahl von Zielerkrankungen
nicht nur am letzten Ende alleine das Labor machen. Sondern das Labor muss da Kooperati-
onsmoglichkeiten, Wege haben, sie zu Tracking -und Betreuungszentren zusammenschliel3en
zu kénnen, um sich da dann auch fir die richtigen Erkrankungen die richtige Fachexpertise zu
holen.

Wie Herr Miiller-Felber gerade gesagt hat: Es muss eingefahrene Wege geben, von denen wir
aber wissen, dass es eben in jedem Fall auch am Samstag und an einem Wochenende — auch
wenn Herr XY gerade in Urlaub ist —, funktioniert. Und das ist das, was am Ende im Patienten-
ergebnis das Entscheidende ist.

Einen zweiten Punkt, der vorhin schon einmal angesprochen worden ist, das ist eine Bitte von
mir an den G-BA: Wir missen fremdsprachlich werden. Es ist ein bisschen eine Schande, dass
es — wie unsere Einwilligung — alle Dokumente des G-BA auf Deutsch gibt. Jetzt gerade beim
Sichelzell-Screening wird das noch einmal ein ganz, ganz grofles Thema werden. Wir missen
uns Uberlegen, welche Mdglichkeiten wir haben. Wir missen tatsachlich bis hin zu Dolmet-
scherdienstleistungen oder sonst etwas machen. Fir mich in Berlin ist es nun mal so: Es gibt
eine mehr als zweistellige Zahl von Mitbiirgern, die Kinder bekommen, die nicht unbedingt
Deutsch als Muttersprache haben. Ich bin damit schon vertraut. Wir haben das in vielen Spra-
chen Ubersetzt. Aber ich glaube, da brauchen wir auch noch ein bisschen mehr Unterstiitzung
von der Regelungsseite. Das ist aber nur ein Nebenpunkt. — Danke!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! —Herr F. [KBV] hatte direkt eine Nachfrage
dazu?

KBV: Ja. — Absolut d’accord, Herr Blankenstein. Das haben wir auch so in unserem Kreis eror-
tert. Das ist natirlich einfach klug, was Sie hier vorschlagen.

Uns wurde nur gesagt, dass die Querinformation vom Labor hin zu dem Experten in der spezi-
alisierten Einrichtung aufgrund des Gendiagnostikgesetzes nicht moglich sei. Und dieses Pro-
blem, haben wir zumindest noch nicht |I6sen kdnnen [Tonstérung].

Herr Dr. Blankenstein (DGKED): Da haben wir natirlich eine Lésungsmaoglichkeit gefunden,
die Frau Hammermann eben auch schon angedeutet hat. In dem Moment, wo der Experte im
Labor, mit dem Labor Teil des Screeningprozesses ist, teilt man sich eine Datenbasis. Man hat
deswegen mehr oder minder da definierte Menschen, die dann eben auch beispielsweise bei
uns auf unsere Screeningunterlagen auf die Stammdaten der Eltern, aber auch auf die Ergeb-
nisse zugreifen konnen. Die sind feste Kooperationspartner. Man kann das als eingebundene
Experten als Kooperationsvertrage machen; das wird man juristisch 16sen missen.

Aber man muss an der Stelle das nicht als unterschiedliche Player sehen, sondern es gibt eine
Gesamtaufgabe. Ich glaube, auch da muss man sagen: Wir stehen als Kinderarzte nicht direkt
in Konkurrenz. Sondern, es geht immer um den Patienten. Es wird keiner diese Sache nutzen,
um sich mehr Patienten zu schnappen als jemand anderes. Sondern, wenn ein Patient ir-
gendwo anders ist, wo er woanders betreut werden kann, gibt er das gerne ab. Wir missen
da eine Losung finden. Ich glaube, die Losung ist, dass wir das Ganze in einem Tracking- oder
Nachverfolgungszentrum, Screeningzentrum zusammenfassen. Die entsprechenden Experten
sind da mit Anteil und damit hat man gegenseitig Zugriff auf die nétigen Informationen, um
die Kinder optimal zu versorgen. — Vielen Dank!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Herr Blankenstein. — Frau Ceglarek, bitte.
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Frau Prof. Dr. Ceglarek (DGNS): Herr F. [KBV], ich mdchte auch noch einmal darauf eingehen.
Ich glaube, dass es schon jetzt so ist, dass es an vielen universitdren Screeninglaboren, die
auch meistens ein Screeningzentrum sind, das so gehandhabt wird, dass die Information der
Einsender und in Absprache mit den Einsendern und auch der Eltern —und da gebe ich Frau
Hammermann absolut recht, dass das im Gberwiegenden Mal3e gerne durch die Einsender in
Anspruch genommen wird —, dass das der Experte des Screeningzentrums ist. Ich glaube, das
ist hier jetzt ein bisschen ein Missverstandnis gewesen.

Also: Wir haben die spezialisierte Einrichtung, und wir haben die padiatrischen Experten. Auch
bei uns in Leipzig ist es so, dass wir innerhalb des Screeningzentrums Sachsen auf diese Art
und Weise arbeiten. Es gibt also fir alle diese spezialisierten Erkrankungen einen Hintergrund-
dienst in der Kinderklinik, der dann zur Verfiigung steht und Kontakt aufnimmt. Das ist in der
Tat so, dass der an jedem Tag und zu jeder Uhrzeit verfiigbar ist, wo Befunde entstehen. Ge-
nauso ist flir das Vorsorgezentrum in Thiiringen, mit den wir dort zusammenarbeiten. Auch
dort gibt es eine spezielle Rufbereitschaft fir Falle, die aus dem Neugeborenen-Screening
kommen.

Ich glaube, dass das auch in vielen anderen Laboren auch so gehandhabt wird. Deswegen ganz
klar die Antwort: Es istimmer von Vorteil, wenn ein spezialisierter Experte mit den Eltern, dem
Einsender redet, weil das erheblich die Zeiten verkiirzt und auch die Akzeptanz. Denn wir dir-
fen nicht vergessen: Die Eltern sehen in dem Moment ein in Anfihrungsstrichen ,,gesundes”
Kind; es wirkt nicht krank. Wenn die Eltern einen Anruf von einen Experten von irgendwo her
bekommen, dann wissen sie gar nicht so wirklich warum und wer da eigentlich am Telefon ist
und erzahlt, dass das Kind jetzt sofort in eine Klinik muss. Das kann nur jemand machen, der
wirklich dafir auch lange Erfahrungen hat und auch spezialisiert ist, mit Eltern darlber zu
sprechen.

Wenn wir jetzt sagen, spezialisierte Einrichtungen kdnnten das auch. — Wie ist das bei uns
geregelt? Das ist datenschutzrechtlich in Ordnung, weil wir auf den Flyern, die die Eltern un-
terschreiben, diesen Partner auch angeben. Also die, die in Sachsen sind, unterschreiben, dass
es das Screeningzentrum Sachsen ist — Standort Leipzig besteht also aus uns, dem Labor, dem
Institut fir Labormedizin und der Kinderklinik —, und diese Partner stehen dann auch drauf
und sind fir die Eltern nachvollziehbar. Das ist so gepriift worden bei uns. Es gibt einen Vertrag
zwischen den Partnern, der die Verantwortlichkeiten regelt. Es ist sowohl fir Thiringen als
auch fiuir Sachsen so jetzt erst einmal akzeptiert worden, sodass wir das so tun kénnen.

Das kdnnte man sich naturlich auch vorstellen mit den spezialisierten Einrichtungen. Denn es
gibt ja viele Screeninglabore oder -bereiche, wo jetzt regional auch zwei Zentren in Frage kom-
men wirden. Hier ware natlirlich dann erforderlich — was auch schon vorhin gesagt wurde —,
dass es eine regionale Absprache gibt innerhalb der Fachgesellschaft, welches Zentrum fir
welchen Bereich dann zustandig ware. Das ist beispielsweise auch in Bayern so.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon, Frau Ceglarek. — Herr Okun, bitte.

Herr Prof. Dr. Okun (UKHD): Ich mdchte mich den Vorrednerinnen, Frau Ceglarek und auch
Herrn Blankenstein, anschlieRen. — Ich wollte auch noch einmal ein bisschen deutlich machen,
wo die Schwierigkeiten liegen.

Es ist manchmal einfach auch die Datenverfligbarkeit, die man hat. Hat man die Telefonnum-
mer? Hat man die aktuelle Adresse der Eltern? Die des Einsenders sind immer klar, weil sie
Uber Jahre hinweg stabil bleiben. Wenn man hier noch einmal das Modell dahingehend
scharft, dass ein vollstandiger Informationszugriff auch da ist, sodass man in diesem Zusam-
menhang wirklich reagieren kann: Was sind lebensbedrohliche Erkrankungen, die man viel-
leicht direkt durchtelefoniert, auch direkt an die Eltern? Was sind Dinge, die tiber die Fachex-
perten mit gewissen zeitlichen Nachlauf laufen kbnnen?
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Aber eben auch: Wenn man eine Kommunikation vom Labor mit den Eltern fiihren soll, wenn
das in der Form gewlinscht ist, miissen auch die Datenqualitdten da sein. Deswegen, glaube
ich, brauchen wir so etwas wie ein gemeinschaftliches System, wo alle Wege transparent in
einem gewissen rechtlichen Rahmen auch abgefragt werden kénnen. Dazu gehéren dann halt
eben auch Adressdaten und irgendwelche Eskalationsstufen, die man wahlen kann.

Von uns aus gesehen: Wir arbeiten im Prinzip flir drei Bundeslander. Das ist in der Flache dann
teilweise sehr, sehr weit. Wenn man sich dann nicht mit den anderen Screeningzentren ab-
sprechen kann so nach dem Motto: Ist die Erstkarte jetzt bei Ihnen gelaufen und bei uns die
Zweitkarte? Oder umgekehrt. Das sind dann ganz wichtige Punkte, die man auf dieser Ebene
harmonisieren sollte.

Man muss aber auch so sagen: Dort, wo Strukturen schon vorhanden sind —so wie Frau
Ceglarek es beschrieben hat —, darf man vielleicht anknipfen, um auch ein universelles Modell
vielleicht zu finden, was man anwenden kann.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Herr Okun, vielleicht ganz kurz von meiner Seite aus eine
Riickfrage: Sie haben den Einsender jetzt mehrmals benannt. Unser Modell, unser Konzept-
entwurf steigt aber erst ein, nachdem die zweite Karte bereits abgenommen wurde, damit ein
gesicherter Screeningbefund vorliegt, der auf eine bestimmte Zielerkrankung hinweist.

Bislang sind wir davon ausgegangen, dass dann die Eltern natiirlich nicht mehrim Krankenhaus
sind. Es sei denn natirlich, es gibt Ausnahmefalle wie bei den Friihgeborenen und, und, und.
Aber der GroRteil, den haben wir dann schon zuhause gewahnt. Wirden Sie da widerspre-
chen?

Herr Prof. Dr. Okun (UKHD): Da wiirde ich nicht widersprechen. Nur, wenn man auf Vollstan-
digkeit des Screenings gehen will, muss ich auch die gesamten Falle abschlieRen. Und dazu
gehoren auch: Ist nach einer Friihabnahme die reguldare Abnahme erfolgt? Ist nach einer Friih-
geburt — das ist am Leichtesten, weil die sind meistens noch in der Klinik — eine entsprechende
Zweitkarte abgenommen worden? Wenn ich diese Informationen nicht tracke, wéren tau-
sende von Karten womaoglich ohne irgendeine Anbindung. Bei 4 000 Karten wiirde das unter
Umstanden zwischen zwei und vier Stoffwechselerkrankungen schon bedeuten, die darunter
sich aufhalten konnen. Deswegen ist mir dieser Teil trotzdem wichtig. Wenn man in die Voll-
standigkeit gehen will, muss man auch schon vorher anfangen, ein Tracking zu beginnen. Das
machen wir alle zum Teil. Aber auch da sind die Eskalationsstufen noch nicht klar.

In den meisten Fallen ist es so, wenn man zwei-, dreimal schriftlich gemahnt hat, wird dann
der Vorgang irgendwo gestoppt. Deswegen haben Sie recht in diesem Fall, wie Sie es beschrei-
ben. Aber gerade, was Frihabnahme und Friihgeburten angeht, die gehoren letztendlich auch
getrackt, sonst bekomme ich die Vollstandigkeit nicht hin und eine Aussage zu falsch-positiven
und falsch-negativen — wie auch es schon von Herrn Blankenstein angesprochen wurde —, das
muss auch der Anspruch letztendlich sein.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Noch einmal eine direkte Nachfrage dazu: Das heiRt, Sie se-
hen den Einsender hier auch als informationsweitergebende Person. Also die Information,
dass hier ein auffilliger Screeningbefund vorliegt, den soll dann der Einsender an die Eltern
weitergeben. Denn bislang habe ich hier aus dem teilnehmenden Kreis herausgehort, dass
doch eher die Experten hier gesehen werden.

Herr Prof. Dr. Okun (UKHD): Das ist richtig. Das, was beschrieben wird, ist auch so, dass dem
Einsender, wenn wir ihn Gber einen auffalligen Befund informiert haben, er es natirlich gerne
sieht, wenn auch unsere Leute dann lieber mit der Familie Kontakt aufnehmen oder den
nachsten Weg bahnt, hin zu den spezialisierten Zentren. Das ist schon richtig. Aber bisher in
der Richtlinie nimmt der Einsender halt eben eine wichtige Rolle ein. Denn er ist der erste am
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Patient und er ist dafiir verantwortlich, dass das Screening reguldar abgenommen wird letzt-
endlich.

Ob man dann immer noch Uber Bande spielen muss —in lhrem Konzept haben Sie unten ein
Fragezeichen reingeschrieben, ob der dann wirklich noch die Eltern direkt kontaktieren soll.
Aber er muss zumindest Bestandteil in dem Regelkreis sein. Und wenn Sie das Fragezeichen
an der Stelle weglassen, dann muss das zumindest bidirektional zwischen Einsender und dem
Labor letztendlich gehen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Herr Santer, direkt dazu. — Und dann gehe ich in der Redner-
leiste weiter.

Herr Prof. Dr. Santer (UKE): Das ware genau mein Punkt gewesen, weshalb ich mich ohnehin
gemeldet hatte. — Ich glaube in der Tat, wenn man beim Tracking — oder wie auch immer wir
es jetzt nennen wollen — beim gesicherten Fall anfangt, dann kommen wir zu spat. Denn der
gesicherte Fall ist ja relativ bereits in trockenen Tiichern.

Ich glaube, es sind genau die Punkte, die wiederum Herr Blankenstein angesprochen hat: Fa-
milien, die leben an der Grenze von zwei Screeninglaboren, die ein erstes Screening hier ma-
chen, die Kontrollkarte woanders. Wir leben heute in Zeiten, wo wir uns auf die Bundespost
nicht mehr sicher verlassen kdnnen. Wo wir fragen: Sind Karten iberhaupt angekommen?
Sind sie verschickt worden? Haben Sie das Screeninglabor erreicht? Ich glaube, alle diese Fra-
gen mussen wir irgendwo gebiindelt sammeln.

Ich kenne eine sehr verladsslich padiatrische Klinik hier in Hamburg, von der ich weil, wenn das
Kind dort ankommt, dann wird das Richtige gemacht werden. Aber selbst diese Klinik vergisst
es oft, eine Zweitkarte zu schicken. Es ist dann unmadglich, jede positiven TSH-Wert nachzu-
rennen, zu fragen: Hat derjenige wirklich genau gewusst, was er machen muss?

Ich glaube, in der Tat, dass das Tracking wirklich viel friiher beginnt, namlich bei Vollstandig-
keit; bei der Frage: Wo ist ein Kind geboren und hat es unser Screeningsystem erreicht? Ist
eine Karte irgendwo in einem Labor angekommen? Ist das Ergebnis, was wir ziemlich teuer
mit Massenspektrometrie und Geraten, die im Hunderttausendebereich kosten, dort ange-
kommen? Und hat dann das Kind diesen Spezialisten, iber den wir hier nur reden, wirklich
auch erreicht?

Ich glaube, es sind viele Schritte vorher, vor dieser eindeutigen Diagnose einer SMA oder einer
Sichelzellandmie, oder eines LCHAD-Mangels, wo wir eben sicherstellen missen, dass diese
Kinder wirklich nicht unterwegs verlorengehen. Ich kann Herrn Blankenstein nur zustimmen.
Ich hatte letztes Jahr einen, wo wir das Ergebnis einer positiven CF an den Einsender heraus-
gegeben haben; der Schweiltest ist fast ein halbes Jahr spater gemacht worden. Ich habe ein
Kind, was mit TSH positiv aufgefallen war; das Screeninglabor hat den Wert generiert. Aber
das Kind hat nicht den Endokrinologen erreicht, obwohl wir gezwungen sind schon nach der
bisherigen Kinder-Richtlinie, eine Liste von Hamburger Endokrinologen zu erstellen, was wir
auch gemacht haben. Ich glaube, da missen wir eine Instanz schaffen, die wirklich diese Voll-
standigkeit, den Weg des einzelnen Kindes, der Probe des einzelnen Kindes nachgeht, damit
wir diese Vollstandigkeit garantieren konnen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Herr Santer. — Frau Hammermann, bitte.

Frau Prof. Dr. Hammermann (UKD): Vielen Dank, Herr Santer, dass Sie das hier noch einmal
so herausgestellt haben, dass es uns, glaube ich, um zwei Dinge geht: Das eine ist das Tracking
und das tatsachlich schon von Beginn an, vom Screeninglabor an, was die Karte angeht, um zu
sehen, dass die Werte alle da sind. Und das andere ist die Weiterleitung bei dann gesichert
positiven Befundes des Kindes zur Konfirmationsdiagnostik.
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Ich spreche tatsachlich aber noch einmal mehr fiir den zweiten Teil und kann Herrn F. [KBV]
nur sagen: Der Grund, warum wir dieses Konstrukt, wie es jetzt ist, haben, ist natirlich, dass
zur Einfihrung vor allen Dingen des CF-Neugeborenen-Screenings klar war, die Befunde duir-
fen nicht direkt weitergegeben werden raus an Externe. Sondern es muss ein interne Exper-
ten- und eine interne Informationsweitergabe an den Einsender erfolgen.

Bei uns in Sachsen — Frau Ceglarek hat es gesagt — ist das gut moglich. Herr Okun hat selber
gesagt, ein Labor wie Heidelberg, was quer durch ganz Deutschland Kliniken versorgt und Neu-
geborenen-Screening macht, dort ist es natlirlich schwierig, dass der Experte aus Heidelberg
dannirgendwo in der Nahe von Hannover guckt, wo dort die bessere Anbindung ist. Deswegen
muss ich sagen, ist unser Wunsch eigentlich schon, dass wir dariiber hinausgehen, wenn wir
das jetzt andern konnten und sagen, das Screeninglabor muss auch externe Experten, die dort
sind, wo die Kinder sind, wo die Familien sind, einbinden konnen, damit die die Verpflichtung
haben, sich darum zu kiimmern.

Ich denke, wir als Kliniker und als Behandler dieser seltenen Erkrankungen, sehen es ja als
unseren Auftrag, diese Familien schnell zu finden, schnell anzubinden und auch schnell zu be-
treuen. Das heil’t, die Moglichkeiten sind auch anders. Ich habe es vorhin schon gesagt, unsere
Schwestern sind hier personlich ins Fliichtlingsheim gegangen, um zu gucken, wo sie Familien
finden kénnen, die auffillige Screeningbefunde hatten. Sie bringen statt per Post Briefe per-
sonlich vorbei und klingeln, wenn die Adressdaten und Telefonnummern nicht richtig sind.
Das ist ein Einsatz, der aber nur vor Ort passieren kann. Nur vor Ort sind die Strukturen so
bekannt. Deswegen, um diesen Teil des Screenings, auch wenn das nur ein Teil dieses Scree-
ningprozesses und nur ein Teil der Befunderhebung ist, um diesen zu optimieren, brauche ich
Leute in der Nahe der Familie, Experten in der Nahe der Familie, die sich darum kiimmern
konnen und die diesen Teil sichern kdnnen und fir das Screeninglabor dann auch der An-
sprechpartner sind, der in der Pflicht ist, die Riickmeldung ans Labor zu geben.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schén! — Herr Hauck, Sie hatten direkt dazu noch et-
was geschrieben. Ist das noch so?

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Ja, schon. — Wir haben jetzt in der Diskussion sehr schén
herausgearbeitet, dass es eigentlich verschiedene Tracing-Szenarien gibt.

Ich wollte noch einmal, Frau Thomas, Sie wissen das ja schon, weil ich das in meine Replik
geschrieben habe, kurz beschreiben, wie es am LGL gehandhabt wird. Dort gibt es namlich
verschiedene Szenarien.

Das eine ist, dass initial ein Tracking auf Vollstandigkeit erfolgt — das hatte Herr Okun auch
angesprochen. Das heifst, da werden die Geburtenmeldungen mit den Eingdangen im Scree-
ninglabor abgeglichen, damit man Giberhaupt mal schaut, wie viele geborene Kinder haben wir
Uberhaupt in unserem Prozess drin und wie viele nicht. Und dann gibt es zwei Systeme: Das
eine bei urged positiven Situation, wo man sagt der Befund im Labor ist so klar positiv, dass
man jetzt direkt auf den Patienten zugreifen méchte, um ihn zu schiitzen. Und das andere ist
vielleicht eine Zweitkarte, ob sie liberhaupt angekommen ist et cetera, diese ganzen Unwid-
rigkeiten, das lauft dann noch einmal anders.

Ich glaube, mit diesen ganzen Zersplitterungen durch die immer groRere Krankheitszahl, durch
die zersplitterte Landschaft, was die Screeninglabore anbelangt; die unterschiedlichen Tests;
die Leute, die mobiler geworden sind; die Sprachbarrieren et cetera, et cetera, ware es aus
meiner Sicht ein Segen —das hat jetzt nichts damit zu tun, dass ich in Bayern bin, dass ich
dieses Wort wahle; ich meine es auch so —, wenn man irgendwie ein zentrales Register hatte,
wegen mir am Robert Koch-Institut, das von all diesen Playern gefiittert werden kann, sodass
man wirklich am Ende des Tages klar und transparent sagen kann: Was ist passiert, und was
ist nicht passiert? Wo sind die Probleme bei unseren 750 000 Neugeborenen pro Jahr? Ich
glaube, das ware schon etwas, was einen grofen Unterschied machen wiirde.
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Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Dann habe ich jetzt Herrn Fingerhut und da-
nach Frau U. [GKV-SV].

Herr Dr. Fingerhut (SYNLAB MVZ): Das meiste hat jetzt Herr Hauck schon gesagt. Das wollte
ich auch noch einmal herausstellen. Die Erfahrungen, die man in Bayern seit 1999 hat, hat mit
dem Vorsorgezentrum, die sind eigentlich ganz hervorragend, um wirklich sicherzustellen, ob
von Anfang alle Kinder gescreent worden sind. Sind alle notwendigen Zweit- oder Kontrollun-
tersuchungen gemacht worden? Auch die Unterstlitzung bei den ganz dringend Positiven,
dass da auch noch mit draufgeschaut wird, unabhangig davon, dass das Labor dann direkt den
Experten informiert.

Dann mdchte ich noch einmal auf einen anderen Punkt den Fokus lenken: Es kamen jetzt hdu-
figer die Screeninglaboratorien, die Laborarzte, die klinischen Chemiker — das sind die Fachex-
perten; da wiirde ich mich auch dazuzdhlen. Aber wir sind die Fachexperten fiir die Labor-
werte, nicht die Fachexperten fir die Behandlung.

Aber wenn wir keine Riickmeldungen bekommen, ob der erhéhte Phe-Wert [Phenyl] am zwei-
ten, dritten, vierten, flinften Lebenstag sich als PKU herausgestellt hat oder nur eine milde
HPA ist, oder eine nicht-behandlungsbedirftige HPA ist, dann werden wir irgendwann unse-
ren Expertenstatus verlieren, wenn wir diese Riickmeldungen nicht bekommen.

Gerade bei den neuen Erkrankungen brauchen wir das natiirlich umso mehr, weil ich aus dem
Stoffwechsel komme, natdrlich viel von der Endokrinologie, liber Screening auch schon mit-
bekommen habe, aber von der SMA, aulRer den hervorragenden Vortragen von Herrn Miiller-
Felber und anderen aus der Schweiz, die ich auf Kongressen gehort habe, natlirlich noch wenig
Ahnung habe.

Um da Experten auch fiir die Laborwerte zu bleiben, brauchen wir auf jeden Fall die Riickmel-
dung Uber einen positiven Screeningbefund und eben nicht nur: Hat sich das bestatigt; hat
sich das nicht bestatigt? Sondern auch die Details dartiber. Dann kann ich namlich auch in
einem Fall —ich sage mal, das ist so anekdotisch: Ein Kind mit einem TSH im Trockenblut von
Uber 200, bekomme ich die Riickmeldung aus der Klinik, dass es kontrolliert worden ist; es hat
sich nicht bestatigt. Dann muss ich dort anrufen — das habe ich auch getan —und habe gesagt:
Das kann ich nicht glauben, dass sich das nicht bestatigt hat. Ein TSH im Trockenblut von 200,
das ist eine Hypothyreose, die ist behandlungsbediirftig. Es hat sich herausgestellt in dem La-
bor, wo das Serum untersucht worden ist, die hatten keine Ahnung von Kindern, und der Wert
wurde einfach mal falschlicherweise durch einhundert dividiert und war dann unauffallig. Nur
durch mein Nachhaken wurde es noch einmal kontrolliert und das Kind wurde behandelt, und
ist eben nicht erst drei Monate spater mit Entwicklungsretardierung aufgefallen.

Damit wir im Labor Experten bleiben, brauchen wir auf jeden Fall diese detaillierte Riickmel-
dung Uber die Konfirmationsdiagnostik. Das finde ich einen ganz, ganz wichtigen Punkt. Der
darf nicht an irgendwelchen datenschutzrechtlichen Klippen scheitern. Denn dann wird ir-
gendwann das Screening auch den Bach runtergehen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Direkt, Herr Fingerhaut, dazu: Das heil3t, wenn Sie diese
Rickmeldung von der Abklarungsdiagnostik erhalten, was erfahren Sie dann? Erfahren Sie
dann, das Kind ist besonders schwer krank; das Kind ist weniger schwer krank, sodass dann
wiederum anhand lhrer Laborverfahren gucken kdnnen: Okay, wenn ein bestimmter Wert
Uber ein Cut-off von XY ist, dann kann man daraus riickschlieRen, dass es einen besonders
schweren Erkrankungsverlauf hat. Und wenn die Laborwerte unter einem bestimmten Wert
sind, dass es dann weniger schwere Verldufe gibt. Meinen Sie das damit? Weil Herr Blanken-
stein hat das vorhin auch schon so angesprochen.

Herr Dr. Fingerhut (SYNLAB MVZ): Genau. Es sind zwei Sachen: Zum einen kann ich dann
meine Cut-offs Gberprifen, und mit dem Wissen auch falsch-positive Befunde reduzieren,
wenn ich durch die Riickmeldung tiber die Werte und den Verlauf beziehungsweise, dass sich
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eine Diagnose nicht bestatigt hat, kann ich meine Cut-offs anpassen und weniger positive Be-
funde rausgeben, die sich dann als falsch-positiv herausstellen.

Was vorhin schon ein paar Mal angesprochen worden ist: Der Laborarzt oder der klinische
Chemiker, der Fachmann im Screeninglabor, ist derjenige, der die Entscheidung treffen muss,
in welche Richtung die Befundiibermittlung lauft. Ist das high-urgent, muss ich direkt den Spe-
zialisten informieren? Ist es Low-level, eine Kontrolluntersuchung, weil man eine Stoffwech-
selerkrankung, eventuell auch eine milde Stoffwechselerkrankung nicht ganz ausschlieRen
kann, dass ich eine zweite Karte brauche, um dann zu entscheiden, muss das Kind zum Exper-
ten zur Abklarung; oder hat sich das als falsch-positiv herausgestellt; hat es sich normalisiert?

Gerade diese Entscheidung, was ist high-urgent, was ist nicht high-urgent, kann ich ja nur tref-
fen, wenn ich die Riickmeldung bekomme, ob das, was ich heute gemacht habe oder, was ich
letzte Woche mitgeteilt habe, ob sich das als richtig oder falsch herausgestellt hat. Das kann
ich eben nur durch die Riickmeldung, wo ich sehe: Okay, der Wert, ist aber eine Oleoylcarnitin
von flinf — sage ich jetzt mal in die Runde —, das war eben doch nicht high-urgent oder ist es
eben doch gewesen. Dafiir braucht das Labor die Riickmeldung auch detailliert (iber die Kon-
firmationsdiagnostik.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Okay, vielen herzlichen Dank dafiir! — Frau U. [GKV-SV/].

GKV-SV: Ich habe mehrere Punkte. Zum einen: Wenn ich jetzt die ganze Diskussion richtig ver-
standen habe, dann sehen sich die Labore als Experten fiir die Dringlichkeit, dass die das gut
einschatzen konnen. Denn wir haben in unseren Beratungen liberlegt, irgendwelche Zeitspan-
nen vorzugeben, bis wann irgendwelche Schritte erfolgt sind.

Aber ich glaube, durch das breite Krankheitsspektrum, tun wir uns sehr schwer. Wenn wir aber
davon ausgehen kénnen, wir machen eine allgemeine Formulierung und dann liegt es in der
Verantwortung des Arztes zu entscheiden: Ist es jetzt dringlich oder hat es jetzt noch zwei,
drei Stunden Zeit oder was auch immer. — Das war mein einer Punkt. So habe ich es verstan-
den.

Dann noch etwas zu diesen Vollzahligkeitstracing/-tracking: Das ist in Bayern moglich, weil es
da den Zugriff auf die Einwohnermeldedaten gibt. Das diirfte — ich sage es jetzt einmal — bun-
desweit erheblich problematisch sein, so etwas umzusetzen. Was ich aber nachvollziehen
kann —ich glaube, das kam von Herrn Fingerhut —, dass man im Labor eine Karte hat, aber es
folgen die folgenden Karten oder was dann passiert ist aus einer auffalligen Karte. Das wiirde
ich noch einmal als ein anderes Tracking bezeichnen wie ein Vollzdhligkeitstracking.

Ich gehe jetzt auch davon aus, dass diese Vollzahligkeit, ob wirklich alle Einwohner ein Tracking
bekommen haben — es gibt kaum Geburten, die nicht unter arztlicher oder Hebammenauf-
sicht oder -leitung stattfinden —, sodass es eigentlich — ich sage jetzt einmal in den meisten
Fallen — stattfindet. Also das, glaube ich, ist gar nicht das Vollzahligkeitstracking, was man so
zwingend braucht. Ich glaube, die Falle sind eher die, die im Prozess verlorengehen, die ein
erstes Screening erhalten, aber dann nicht weiterkommen.

Dann habe ich noch einen Punkt zu dem Vorschlag mit Register: Das habe ich aus der Diskus-
sion jetzt so mitgenommen, das ist sicherlich gut; eher fir eine langfristige Evaluation. Aber
ich glaube, um die Prozesse zu verbessern und auch die Rickmeldung, die brauchen Sie ei-
gentlich akut. Also die Befundriickmeldung brauchen die Labore moglichst zeitnah, um hier
Anpassungen bei den Labortests vorzunehmen. Auch fiir das Tracking ist ein Register eigent-
lich nicht geeignet, weil man ja nicht direkt zugreifen kann. Der, der jetzt einen Patienten
sucht, hat ja in der Regel keinen direkten Zugriff. Also so sind die meisten Register gestaltet.

Ich glaube, wir miissen uns Wege suchen, die Informationen untereinander in dem Netz zu
vermitteln, die nicht an dem Register hangen. Das ist eher eine Datensammlung, die fiir spa-
tere Auswertungen interessant ist. Da ist nattirlich ein Problem, dass es bei den spezialisierten
Zentren in der Regel eigene Register gibt. Fiir die Sichelzellandmie gibt es ein Register; es gibt
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ein Register fir die Immundefekte. Uberall gibt es Register. Die Frage ist natiirlich, wie man
mit solchen umgeht und wie man das dann am Ende verniinftig verbindet.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Frau U. [GKV-SV]. — Jetzt glaube ich, habe ich
Herrn Blankenstein, dann Frau G. [PatV] und dann Frau Ceglarek. Herr Hauck, habe ich Sie jetzt
Ubergangen? Nein, gut. — Dann Herr Blankenstein, bitte.

Herr Dr. Blankenstein (DGKED): Wir haben jetzt tatsachlich verschiedene Trackings angespro-
chen. Ich glaube, wir missen das einmal zusammenfassen:

Das eben von Frau U. [GKV-SV] angesprochene Vollstandigkeitstracking: Wir haben in Berlin
Zugriff auf die Meldedaten. Und wir missen sagen, die Screeningdaten sind besser als die
Meldedaten. Nichtsdestotrotz machen wir ein Vollstandigkeitstracking und finden in der Wo-
che fiinf bis zehn Kinder, denen das Screening nicht angeboten worden ist, wo es vergessen
worden ist. Wir machen das bei uns in Berlin Gber sogenannte Geburtenbuchtracking. Das ist
nicht so kompliziert. Damit findet man wunderbar heraus, ob noch Kinder fehlen. Ich glaube,
man darf, wenn man eine populationsbezogene VorsorgemalRnahme machen darf, den Popu-
lationsbezug nur, weil wir schon so hohe Zahlen haben, nicht auBer Acht lassen und sollten
das unbedingt mit reinnehmen.

Der zweite Punkt, den wir genannt haben, ist das Zweitkartentracking — Friihgeborene, Frih-
abnahmen, Transfusionen, Medikamente: Das ist eine Sache, die muss ein Trackingzentrum
koordinieren. Das gehdrt mit dazu. Genauso wie eben Zweitkarten wegen leichten Auffallig-
keiten dazukommen.

Damit kommt man jetzt in die Zentrale — wir haben so ein Netz — in der Mitte muss — Spinne
ist ein blodes Wort — aber jemand muss koordinieren und sagen, was passiert. Wir brauchen
ein Koordinationszentrum, dass diese Prozesse auf allen Ebenen im Blick hat und funktioniert
und koordiniert, und wo in allen Richtungen auch bidirektional die Informationen ankommen.

Noch einmal kurz zu dem Ergebnis der Labormethoden: Wir erleben weltweit im Neugebore-
nen-Screening gerade eine Verwasserung des TSH, des Hypothyreose —— [Tonstérung], weil
man gesehen hat, dass man bei den Patienten, die einen TSH (ber finf haben am vierten
Lebenstag dann irgendwelche milden Funktionen in einer Haufigkeit von 1:700 findet. Man
hat eben dadurch dann aber eine 30-fache Menge an falsch-positiven.

Wir missen ein bisschen aufpassen, dass wir nicht vergessen, was wir wollen. Wir wollen
schwer erkrankte Kinder symptomfrei und rechtzeitig finden. Das ist nicht die Aufgabe des
Neugeborenen-Screenings, ganz milde Funktionsstérungen der Hypothyreose zu identifizie-
ren —da kénnen sich sicherlich noch 400 Endokrinologen daran habilitieren. Aber keines die-
ser Kinder wird jemals geistig behindert sein, und die brauchen das nicht.

Wir missen diesem Prozess entgegenwirken. Wir miissen deswegen diese Riickmeldung ha-
ben: Wer ist wirklich wie krank? Wir brauchen in dem Gesamtprozess eine Stelle —und der
G-BA kann sagen, wir sind es — oder ich nehme auch gerne schon die genannte Anregung auf,
dass wir da beispielsweise eine zentrale Stelle wie im RKI, die so ein Register dann mit den
Screeningdaten und den Registerdaten haben. Auch glaube ich, dass die Fachgesellschaften
da nicht besitztiimerisch sind, wenn ein zentrales Register da ware, dass die vorhandenen
krankheitsspezifischen Register mit den Screeningdaten vernetzt, sind die modernen Informa-
tionstechnologien alle so, dass wir das gemeinsam nutzen kdnnen. Aber wir brauchen jeman-
den, der am Ende schaut, wie das Ergebnis des Screenings ist. Wie sind die Ergebnisse auf
Patientenebene? Welcher Patient wurde wann erkannt? Welche Dinge waren schwierig; wel-
che waren gut? Der das am Ende jeden Jahres oder sogar laufend auswertet und sagt: Wir
sehen hier Probleme. — Es wurde auch eben schon angemerkt; ich habe dieses Jahr drei Pati-
enten gehabt, da kam die Karte schon an, nachdem die Klinik angerufen hat, dass es dem Kind
schlecht geht. Was ist los? Da braucht eine aus dem Rand von Brandenburg acht Tage mit der
Biberpost bis sie bei mir im Labor ist. Und dann geht es dem Kind schon schlecht.
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Wir brauchen auch da eine Losung. Wir brauchen im Prinzip auch da eine Stelle, die zentral
drauf guckt und sagt: Wir haben in den letzten vier Jahren eine deutliche Verlangerung der
Postversandzeiten. Darauf muss man reagieren. Wir brauchen spezielle Versandstellen; wir
mussen etwas anderes Uberlegen. Das ist ein Unding!

Mir ist ein Kind in Potsdam verstorben, weil, auch da wieder privater Postdienstleister, eine
Nacht Ubergabe bis es nach Berlin kommt. Im Prinzip als ich die Karte, die Laborwerte hatte,
war das Kind schon in einem lebensbedrohlichen Zustand, aus dem es nicht mehr gerettet
werden konnte. Das hatte man 24 Stunden vielleicht vorher behandeln kénnen. Wir miissen
uns diese Themen setzen.

Deswegen noch einmal: Wir brauchen eine Institution, eine Systematik, einen Prozess, der
immer wieder schaut, wo hangt es gerade im Neugeborenen-Screening; und dann die drin-
gendsten Punkte auffasst, die moglicherweise an den G-BA reportet werden oder wer sonst
zustandig ist; Postaufsichtsgremium; und da eben sozusagen eine zentrale Rolle Gibernimmt,
dass die Qualitat kontinuierlich iberwacht, und wenn da Dinge auffallen, verbessert werden.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Okay, Herr Blankenstein. Redundanz! [lacht] — Mit Blick auf
die Zeit, wir haben noch zwanzig Minuten. Ich bin wirklich mega interessiert hier und auch
wirklich sehr gliicklich, dass das so eine fruchtbare Diskussion ist. — Ich weil3, wir sind noch
nicht fertig, Herr Hauck. Ich will Sie noch nicht nachhause schicken.

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Es geht ganz schnell. Es ist noch etwas zu den Registern.
Es geht ganz schnell.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ja, sofort! Ich nehme Sie gleich dran. — Es geht ganz schnell,
genau in diesem Sinne. Ich moéchte Sie namlich gerne noch héren. Es gibt noch weitere Fragen.
Also bitte hier an dieser Stelle, halten Sie lhre Wortbeitrage so kurz und knapp, dass wir auch
noch alle rannehmen kénnen und alles noch hoéren kénnen. Vielen, vielen Dank! — Herr Hauck,
ganz schnell.

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Zu den Registern: Ich mochte Sie da etwas desillusionie-
ren, Frau U. [GKV-SV], die Register der Fachgesellschaften sind sehr heterogen. Und auch de-
ren Finanzierung ist sehr volatil. Register kommen und gehen und das ist mitunter nicht immer
nachhaltig.

Meines Erachtens ist es dann schon so, wenn wir in der Regelversorgung fiir die gesamte So-
lidargemeinschaft eine MaRRnahme anbieten, ergibt sich daraus auch die Pflicht, tiber die So-
lidargemeinschaft die Qualitat zu verbessern.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Gut. — Frau G. [PatV/], bitte.
PatV: Herr Blankenstein hat jetzt von einer koordinierten Stelle gesprochen. Herr Hauck, Sie

hatten gesagt, dass ware ein Segen, wenn es auch so eine zentrale Stelle gabe.

Meinen Sie mit dieser zentralen Stelle wirklich nur eine Stelle, wo Informationen zusammen-
laufen zur Auswertung, zu Qualitatssicherungszwecken? Oder sehen Sie noch bei dieser Stelle
eine andere Aufgabe wie Kontakte zu Einrichtungen, Eltern oder sonstige Themen?

Ich wiirde Sie noch bitten, vielleicht kurz etwas zum SCID-Screening zu sagen. Denn nach mei-
nem Verstandnis ist das ein sehr guter Prozess. Sie haben diese Homepage; Sie haben diese
Telefonnummer fiir die Einsender. — Bei SMA wurde es jetzt entsprechend gemacht.

Meine Frage: Wer informiert da die Eltern? Und wie kommen die Eltern zu den Kliniken, die
Sie auf der Homepage haben?

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Herr Hauck, antworten Sie bitte.

23



Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Ich wiirde diese zentrale Stelle vor allem als Langzeitin-
strument zur Verbesserung der Datenqualitdt sehen und nicht direkt involviert in die kurzfris-
tigen Entscheidungen, wenn es darum geht, ein Screening zu wiederholen, eine Konfirmati-
onsdiagnostik einzuleiten oder gar ein Kind in Einrichtungen zu holen.

Beim SCID-Screening funktioniert es so, dass Uber die Fachgesellschaft in einem langen und
teilweise schwierigen Prozess Kliniken und Zentren definiert wurden, die bestimmte Kriterien
zu erfiillen haben, die dann die Prozesse durchfiihren dirfen. Da muss man sagen, hat sich
dieser ganze Prozess auf einer Semilegitimation aufgebaut. Denn letzten Endes hatten wir kein
offizielles Mandat dazu, das zu tun. Wir haben es dann aber einfach gemacht tber die Fach-
gesellschaft, weil wir gesagt haben: Das macht Sinn.

Mittlerweile hat sich auch gezeigt, dass nach anfanglicher Unruhe oder der Vorstellung viel-
leicht, dass hier jetzt neue Rangordnungen geschaffen werden, dann doch recht klar war, dass
es eigentlich keinen nachhaltigen Einfluss auf die Landschaft hat, sondern einfach die Struktu-
ren verbessert, wenn man sie einmal durchstrukturiert.

Dennoch stehen wir jetzt vor der Herausforderung, dass alle Jahre erneut zu evaluieren. Denn
es tut sich ja auch etwas. Da waren wir auch sehr dankbar, wenn es da Handreichungen tber
den G-BA geben wiirde beziehungsweise auch, wenn es fiir diese ganzen Zusatzleistungen
— Sie hatten dieses Telefon angesprochen, das wir anbieten —, in Zukunft tber telemedizini-
sche Abrechnungskomponenten auch eine Maoglichkeit gabe, das abzubilden. Denn am Ende
des Tages sagt der arztliche Direktor oder kaufmannische Direktor der Klinik: ,,Herr Hauck, was
haben Sie denn die ganze Zeit gemacht? Sie haben ja gar keine Patienten gesehen.” Wenn ich
sage: ,Ich habe aber die ganze Zeit telefoniert.” Dann sagt er: ,Dafiir sind Sie hier nicht ange-
stellt.” Also da gibt es schon Sachen, die man noch verbessern kann.

PatV: Aber wer informiert die Eltern bei SCID bei lhnen? Macht es der Einsender, oder machen
Sie es Uber den Kontakteinsender, spezialisierte Klinik, Kontakt und der Einsender nennt den
Eltern die Klinik?

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Ich kann jetzt nur fir mein Einzugsgebiet reden, das ist
konkret Bayern. Da hdangt es davon ab, wo das Kind ist. In der Regel sind die Kinder noch ir-
gendwie in der Klinik. Wir werden dann Uber die Klinik kontaktiert oder Gber den Kinderarzt
beispielsweise liber unsere Hotline und wiirden dann den Kontakt mit den Eltern suchen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Frau Ceglarek, bitte.

Frau Prof. Dr. Ceglarek (DGNS): Vielleicht kann ich darauf auch noch einmal antworten, wer
die Eltern informiert. — Wenn wir hier einen High-urgent-Fall haben, das heilt, wenn der Ver-
dacht ist, dass hier wirklich ein schwerer angeborener Immundefekt vorliegt, ware es so, dass
wir unseren Partner im Screeningzentrum, der fiir diese Erkrankung spezialisiert ist, informie-
ren, ihn die Daten des Kindes zur Verfligung stellen, weil wir das dirfen, und dieser dann Ein-
sender und in Absprache mit den Einsendern die Eltern sofort kontaktiert, um dann dafiir zu
sorgen, dass in einem der spezialisierten Einrichtungen auch die Konfirmationsdiagnostik be-
ziehungsweise dann auch die Therapie eingeleitet wird.

Das heildt, das ware beispielsweise so ein Fall, wo sofort die Kette reibungslos funktionieren
muss im Sinne des Kindes und wo auch keine Zeit gegeben ist, und wo es da jetzt auch schon
diese etablierten Strukturen gibt — und da komme ich wieder zu Herrn Okun —, die aber rein
freiwillig sind, ohne dass man da eine rechtliche Handhabe letztendlich wirklich dahinter hat.
Das ware mein Wunsch vom Ausgang, dass man da wirklich gut definierte Strukturen braucht,
in denen wir agieren dirfen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Frau Ceglarek. —Ich habe jetzt als nachstes
Herrn Fingerhut. Herr Fingerhut, ist Ihre Wortmeldung noch aktuell?
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Herr Dr. Fingerhut (SYNLAB MVZ): Ja, ich wollte noch einmal zu Frau U. [GKV-5V] etwas sagen.
— Sie war ja der Meinung, dass ein Vollstandigkeitstracking nicht notwendig ist, weil ja prak-
tisch alle Kinder unter Aufsicht geboren werden. Aber das einzige, was man hdchstens sagen
kann: Bei allen Kindern wurde vielleicht ein Screening abgenommen, aber ob diese Karte in
irgendeinem Screeninglabor angekommen ist, das ist damit nicht sichergestellt.

Und die Daten aus Bayern und auch eigene Erfahrungen in der Schweiz zeigen, dass viele Kar-
ten — aus welchem Grund auch immer — nicht ankommen. Auch Kliniken, die alle Befunde be-
kommen, kontrollieren auch nicht unbedingt, ob wirklich fiir jedes Kind, was dort geboren ist,
ein Befund ankommt. Um in Deutschland keinem auf die FliRe zu treten, kann ich aus den
Erfahrungen aus der Schweiz berichten, in vielen Kinderkliniken ist nur jemand da, der kon-
trolliert, dass nicht fiir ein Kind, was in der Klinik gar nicht geboren ist, bezahlt wird. Die kon-
trollieren einfach nur, waren die Kinder, fir die sie zahlen sollen, auch wirklich in der Klinik.
Aber sie kontrollieren nicht, ob fiir ein Kind, was in der Klinik war, auch wirklich ein Befund
zurliickkommt. Deshalb ist das Vollstandigkeitstracking wirklich wichtig.

Wenn wir nur bei einem von tausend Kindern keine Karte bekommen, dann ist sofort die
Wahrscheinlichkeit nicht mehr gegen Null, dass wir ein Kind mit einem schweren Stoffwech-
seldefekt oder einer Hypothyreose oder einer zystischen Fibrose einfach verpassen, weil die
Karten nie untersucht wurden.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Herr Hauck, darf ich Sie hier libergehen? Sie
hatten schon Ihren Wortbeitrag, oder ist der noch aktuell?

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Ja, bitte.
Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke! — Dann Frau B. [PatV], bitte.

PatV: Ich hatte noch eine Frage zu der fortlaufenden Screening-ID. Das hatte, glaube ich, auch
der Herr Hauck vorgeschlagen. Wenn ich das richtig verstanden habe, ware das ja wahrschein-
lich auch mit so einer zentralen Stelle verknipft.

Aber meine Frage geht jetzt dahin: Wére das dann eine Moglichkeit, auch eine solche Voll-
standigkeitsprifung zu machen, zumindest, dass man eben alle Patienten oder alle Kinder
dann wiederfindet?

Zweitens: Ware es auch eine Moglichkeit, das mit den verschiedenen Registern zu vernetzen
oder Uberhaupt eine Vernetzungsmoglichkeit? Oder wie genau muss man sich das vielleicht
vorstellen?

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Ging die Frage jetzt an mich?
PatV: An Herrn Hauck, ja genau. Entschuldigung.

Herr Dr. Dr. Hauck (LMU Klinikum): Das kann ich lhnen auch nicht beantworten, weil ich die
Gegebenheiten in den verschiedenen Bundeslandern auch nicht kenne. Wir haben es ja schon
gehort, dass es unterschiedlich ist. Aber es ware zumindest einmal ein Kristallisationskeim, an
dem man dann den Restverlauf aufhdangen kénnte, wenn man wollte. So war die Vorstellung.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Vielleicht direkt dazu mit der Screening-ID,
Frau Ceglarek, bitte?

Frau Prof. Dr. Ceglarek (DGNS): Wir haben hier in Deutschland verschiedene Screeninglabore,

die mit so einer Gibergeordneten Screening-ID bereits arbeiten und (iber die genauso ein Aus-
tausch auch stattfindet. Das ist aber noch nicht ausgerollt auf Gesamtdeutschland.

25



Herr Prof. Dr. Santer (UKE): Vielleicht kann ich direkt dazu kommentieren: Die Formulierung
fiel, es werden ja fast alle Kinder gescreent. Ich mochte noch einmal in diese Kerbe hauen,
dass das absolut nicht gesichert ist.

Ich hatte heute Morgen einen Fall eines Kindes, dass adoptiert werden soll und was im Mo-
ment keinen Namen hat und wo der Name nicht bekannt ist. Das heilSt, wir kdnnen dieses
Kind nur unter einer Screening-ID, unter einem anonymen Namen irgendwie fihren und mus-
sen spater irgendwie sicherstellen, dass ein Ergebnis auch dort ankommt, wo es wirklich an-
kommen soll, namlich vielleicht bei der Adoptivfamilie oder was auch immer mit diesem Kind
passiert.

Das ist jetzt ein exotisches Beispiel. Aber es gibt nicht nur dieses eine Beispiel. Es gibt viele
dhnliche Situationen, die so gelagert sind, wo es (iberhaupt keine Struktur gibt, wie wir damit
umgehen. Und wenn in dieser Situation dann eine schwerwiegende Krankheit dazukommt,
dann brauchen wir eine Struktur, die nicht einfach auf das Screeninglabor abgeladen wird. Bei
den akuten Fallen, Gber die wir reden — ein frischer SCID, ein LCHAD mit einem extrem hohen
C16-OH oder C18-0OH —, wird immer so viel Initiative vom Labor da sein, dass wir das angehen.
Aber die Systematik, die dahintersteht, die missen wir sicherstellen.

Von daher kénnte ich mir in der Tat denken, dass es mit heutigen Methoden moglich sein
misste, dass man eine zentrale Stelle, wo alle Labore ihre Ergebnisse unter einer anonymi-
sierten ID, die nur der Patient selber kennt oder seinem Kinderarzt mitteilt, dass man irgend
so etwas installiert, um dann sicherzugehen.

Wenn man dann versuchen wiirde, es abzukldren mit Geburtenbiichern, wiirde man feststel-
len, dass viele Graubereiche lbrigbleiben. Und dann wiirde die Arbeit wirklich losgehen. Das
ist namlich das, woflir wir keine guten Lésungen haben.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Frau G. [PatV], direkt zur Screening-ID.

PatV: Frau Ceglarek, wer vergibt die Screening-ID und wo ist es schon ausgerollt, eher in wei-
ten Teilen oder eher nur wenig?

Frau Prof. Dr. Ceglarek (DGNS): Das ist gebunden an die Laboratorien, die dieselbe Laborsoft-
ware benutzen. Das ist ausgerollt fir Sachsen, fir Thiringen, Berlin, Hessen und Sachsen-An-
halt. — Herr Blankenstein korrigiert mich, wenn das nicht stimmt —. Und zwar tiber den Anbie-
ter der Screening-ID, der Laborsoftware konnen wir diese Bogen anfordern. Das ist eine ein-
malige Screening-1D, die in das gelbe Vorsorgeheft auch eingeklebt wird. Diese wird auch tber-
all mitgefiihrt und sorgt dann dafiir auch, dass wenn beispielsweise Erstscreening dort und
Zweitscreening in einem anderen Labor gemacht wird, dass man das liber die Screening-ID
abfragen kann und zusammenfiihren kann ohne, dass man weiter Daten austauscht zum Kind.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Frau Ceglarek. — Herr Blankenstein, direkt dazu
in aller Kiirze?

Herr Dr. Blankenstein (DGKED): Ganz kurz. — Also diese Screening-IDs werden freigegeben,
werden in der Geburtsklinik gemacht, werden in dem Gelben Heft eingeklebt, dann wird diese
Nummer auf die Karte aufgeklebt. Dadurch erreichen wir das Labor, werden da registriert.
Dann konnen sich theoretisch, wenn das bundesweit ausgerollt wiirde, iber die Screeningla-
bore auch — wie Herr Okun schon gesagt hat — Labore untereinander abstimmen, wer die Erst-
karte hat, wer die Zweitkarte bekommen hat und wer nicht. Das ist aber mangels Finanzierung
in einigen Teilen Deutschlands nicht gemacht worden.

Es wird bei uns in Berlin beispielsweise auch im Hor-Screening und den U-Untersuchungen
Vollstandigkeitstracking verwendet. Also das ware eine Moglichkeit, die gemacht sind. Aber
man miusste sie halt regeln, damit sie bundesweit da ist.

26



Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Herr F [KBV], Sie haben noch eine Wortmel-
dung.

KBV: Noch einmal aus der Praxis: Ublicherweise ist es ja so, dass die Eltern mit den neugebo-
renen Kind erst zur U3 in der padiatrischen Praxis auflaufen. Es sei denn die U2 findet schon
dort statt. Dann schaue ich mir natiirlich das Gelbe Heft an und sehe: Aha, Neugeborenen-
Screening ist abgenommen worden. Mehr weil} ich aber nicht. Ich habe keinen Befund. Dar-
Uber haben wir friiher schon gesprochen auch in unserem Verband, dass das eigentlich nicht
gut ist, das wurde ja eben auch angesprochen, dass ich ja nicht ganz sicher sein kann, dass das
tatsachlich auch durchgefiihrt worden ist. Also, dass es abgenommen worden ist, das kann ich
sehen. Aber wo dann die Karte gelandet ist, das kann ich nicht sehen; was dabei herausge-
kommen ist noch weniger. Wir wiirden immer so vertrostet: ,Wenn Sie nichts héren, dann ist
das schon in Ordnung.” — Das habe ich jetzt so verstanden, dass Sie das durchaus kritisch se-
hen. Ist das richtig?

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): An wen geht die Frage, Herr F. [KBV/].
KBV: Wer sich berufen fiihlt.

Herr Prof. Dr. Santer (UKE): Herr F. [KBV], ich flihle mich berufen. — Ich bin seit 40 Jahren Kin-
derarzt; ich habe seit 40 Jahren mit Screening zu tun. Ich kénnte Ihnen Episoden erzdhlen, die
an den Haaren herbeigezogen wirken: Ein Kind, bei dem Impfvorsorgeheft, das zeige ich jedes
Jahr in meiner Screeningvorlesung, ein Fall, wo in dem Screeningheft Kreuze reingemacht wur-
den, und die Mutter sagt dann: ,Mir dauert das hier zu lange; ich gehe nachhause.” Und der
Kinderarzt ist im festen Glauben, dass das Kind gescreent worden ist. Woher soll er auch ir-
gendetwas anderes denken?

Ich kenne Falle, wo die Screeningkarte hinterm Schreibtisch acht Wochen nach der Geburt des
Kindes gefunden wurde, weil sie irgendeine Schwester hinterm Schreibtisch heruntergefallen
ist. Und kein Mensch, ob dieses Kind jemals gescreent wurde; keiner vermisst einen Befund
dabei.

Ich kenne Falle, wo wegen der Post wir im Labor Karten bekommen, wo zwischen Abnahme-
termin und Ankunft bei uns sechs Monate liegen. Und ich kann nicht rekonstruieren, ob es an
der Geburtsklinik liegt, ob es am Brieftrager liegt, ob es an unserem Briefkasten in unserem
Labor liegt. Ich weiB es schlicht und ergreifend nicht.

Es gibt keinen Kontrollmechanismus — genau, wie Sie richtig sagen —, sie verlassen sich drauf,
dass irgendetwas stattgefunden hat. Es konnte aber sein, dass dieses Kind schon viele Monate
lang Schilddriisenhormon brauchte oder eine Diat brauchte oder ein Hormon brauchte, oder
eine schwere Infektion bekommt, oder Rota geimpft wird, und Wirklichkeit ist es schwerkrank.

Ich glaube, unser System ist so sophisticated in vielen Nuancen, von dem, was wir biochemisch
machen. Und wir geben uns so wenig Miihe, diese Vollstandigkeit, diese Nachverfolgung si-
cherzustellen. Ich bin da voll auf Ihrer Seite, wenn Sie sagen, ich verlasse mich darauf. Es ist
der gute Wille, dass man sagt, alle werden es schon richtig machen. Aber wir kontrollieren es
nicht.

Herr Dr. Fingerhut (SYNLAB MVZ): Ich kann zu Herrn Santers Anekdoten auch noch etwas bei-
tragen: Karten, die im Handschuhfach im Auto wahrend des ganzen Urlaubs liegen von Heb-
ammen oder Krankenschwestern, die sagen, ich nehme die Karten noch schnell mit zum Brief-
kasten; oder auch die Arzthelferin, die anruft und sagt, mein Chef hat letzte Woche ein Scree-
ning abgenommen und ich bin jetzt gerade dabei, die Tasche fiir die nachsten Hausbesuche
fertigzumachen und da fallt die Karte heraus oder aus der Krankenakte; das Kind kommt zur
U4 oder zur U3 und dann fallt die Karte aus der Krankenakte heraus. — Also, da gibt es alles,
was schiefgehen kann im Screening, ist schon schiefgegangen.
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Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Herr Blankenstein, ich habe sie schon herangenommen,
nicht wahr? Sie haben hier namlich das letzte Kreuz gesetzt. Aber ich glaube, Sie haben bereits
Ihren Redebeitrag gehabt.

Herr Dr. Blankenstein (DGKED): Ich glaube auch.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ich darf noch eine Frage stellen, und zwar zu den Cut-off-
Werten, die Sie angesprochen haben an unterschiedlichster Stelle.

Wie entstehen denn diese Cut-off-Werte? Wie werden diese Cut-off-Werte generiert? Von
den Laboren, hoffe ich doch mal zumindest, dass die von den Laboren generiert werden; und
mit Rickmeldung der Abklarungsdiagnostik konnen diese Cut-off-Werte dann entsprechend
angepasst werden. — Zuerst Herr Blankenstein, dann Herr Fingerhut.

Herr Dr. Blankenstein (DGKED): Initial machen ja die Labore ihre Cut-off-Werte aufgrund von
statistischen Dingen. Also beispielsweise in 99,9 der Perzentile, das heil3t, wir definieren einen
von tausend als auffallig und die anderen 999 als unauffallig, weil wir davon ausgehen, dass
die Werte der Kranken relativ weit weg von den Werten der Gesunden liegen. Das ist sozusa-
genin allem der Ausgangspunkt, den man macht. Ahnlich haben wir es auch bei der Festlegung
der Cut-offs bei der Mukoviszidose liber den G-BA gesehen.

Wir sehen aber bei eigentlich allen Erkrankungen, die wir uns zumindest in der Tandem-Mas-
senspektrometrie angucken, dass es zu jeden schweren Erkrankungsverlauf auch milde gibt,
die dahnlich aussehende Werte haben. Oder, wie wir jetzt heute sehen, dass bestimmte Anti-
biotika so aussehen wie Isovalerianazidamie, als ich sich jetzt im Frihjahr letzten Jahres Ham-
burg vertreten habe, wo es dann ein ganzes Nest davon gibt, von Menschen, die es verwen-
den. Und man denkt immer: Oh, Mensch, die sind krank.

Dafir brauchen wir dann die Riickmeldung, was passiert, um dann unsere Cut-off-Werte op-
timieren zu konnen, um Notwendigkeiten fiir weitere Methoden, 2nd-Tier-Methoden oder so
etwas, zu erkennen. Dafiir brauchen wir die Rickmeldung, um zu optimieren. Diese Cut-off-
Werte sind meistens grob in Ordnung, aber noch einmal um den Faktor zehn verbesserungs-
fahig, wenn wir eine Datentransparenz der Konfirmationsdiagnostik haben; wenn wir wissen,
was aus den Kindern wird. Das ist dann die Frage, recall ich eins aus 1 000 und kann ich das
vielleicht auf eins aus 10 000 bei einer Erkrankung, die eine Haufigkeit von eins auf 30 000
oder 50 000 hat, noch optimieren. — Beantwortet das die Frage?

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ja.
Herr Prof. Dr. Santer (UKE): Kann ich das kurz sekundieren, weil er mich angesprochen hat?
Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Bitte.

Herr Prof. Dr. Santer (UKE): Er hat Hamburg angesprochen, weil wir in der Tat ein Problem
haben. Es ist eine Zulassung von einem Antibiotika erfolgt, wo wir kurzfristig gelernt haben,
dass das unser Screening véllig durcheinanderwirbelt. — Ich bereite gerade einen Beitrag vor
fir eine wissenschaftliche Tagung.

Wir haben sehr schnell aufgrund der Riickmeldungen von unseren Einsendern reagiert — ge-
nau wie Herr Blankenstein gesagt hat — und haben unsere Methode angepasst. Wir haben
immens viele Kinder, die dieses Antibiotikum, genaugenommen die Mutter dieses Antibioti-
kum bekommt, das ans Kind weitergibt. Ich habe das hochgerechnet. Wir haben die Methode
so angepasst und vermeiden es damit, dass wir etwa 600 Familien damit verschonen, dass ich
anrufe und sage: , lhr Kind hat eine schwere angeborene Stoffwechselkrankheit.”

Ich will damit nur zeigen, es ist immens wichtig, dass die Labore die Riickmeldung bekommen,
was aus diesen Kindern geworden ist; was der Hintergrund eines positiven Befundes war; ob
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es eine genetische Absicherung gibt oder, ob es weiterhin eine Verdachtsdiagnose ist. Wenn
wir dieses Gesprach zwischen Kliniker und Labor nicht haben, laufen wir in eine Sackgasse
hinein, dass wir dahnlich Dinge verfolgen, die wir eigentlich nicht unbedingt verfolgen mussen.

Wir mussen in einem kontinuierlichen Prozess unsere Methoden anpassen, verfeinern und ein
Gesplr daflir bekommen, um dann diesen mathematischen Primaransatz zu verfeinern und
zu verbessern. Das ist ein sehr schones Beispiel, wo ich denke, das zeigt, wie wichtig diese
Rickmeldung ist.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke, Herr Santer. — Herr Fingerhut noch.

Herr Dr. Fingerhut (SYNLAB MVZ): Zu den Cut-offs: Herr Blankenstein hat schon mal die 99,9
Perzentile angesprochen. Da stimme ich ihm erstens mal voll zu. Aber das geht eben weiter,
dass man gerade mit der Tandem-Massenspektrometrie bei vielen Erkrankungen eben nicht
nur einen Parameter hat, wo man ein Cut-off setzt, sondern man hat Profile, die man als Profil
beurteilen muss im Labor, um zu entscheiden, ob dieses Profil beispielsweise zu einem MCAD-
Mangel passt oder ob dieses Profil gar nicht zu dem MCAD-Mangel passt. Vielleicht hat das
Kind MCT-Fett — also medium-chain triglycerides — bekommen, hat deshalb einfach hohe mit-
telkettig Acylcarnitine. Und aus dem Profil kann ich das sehen, wenn ich die Riickmeldungen
und die Erfahrungen habe.

Andere Erkrankungen, die auch high-urgent sind, die Ahornsiruperkrankung, wenn ich nur auf
das Leucin schaue, dann weiR nicht, hat das Kind vielleicht essenziell Aminosauren bekom-
men; oder hat das Kind vielleicht irgendein anderes Problem mit der Leber. Und da brauche
2nd-Tier-Methoden, die mir definitiv eindeutig sagen: Dieses Kind hat den hochgradigen Ver-
dacht auf eine MSUD, muss heute sofort ins Zentrum. Oder ist es vielleicht ein Kind, wo es mir
reicht, dass ich nachfrage, hat es vielleicht Aminosaureinfusionen bekommen, wenn es auf
Station noch liegt?

Deshalb ist es eben wichtig, die Riickmeldung zu haben, weil wir eben nicht nur einzelne La-
borwerte wie bei der Hypothyreose beurteilen, sondern auch direkt ganze Profile beurteilen
mussen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Dann noch Frau Ceglarek.

Frau Prof. Dr. Ceglarek (DGNS): Ich darf vielleicht hier auch noch an dieser Stelle erganzen,
dass natirlich die Cut-offs, die wir primar aus den Gesunden ermitteln, ohne dass wir wissen,
wer ist krank; dass wir natlrlich hier eine Riickmeldung brauchen, letztendlich die entschei-
denden Parameter fiir die Qualitat, die Screeningeffizienz, die diagnostischen Sensitivitat, die
diagnostische Spezifitat, die letztendlich die Qualitatsmarker eines Screeningprogramms sind,
die lassen sich nur daraus ableiten. Die findet man fiir Deutschland im Nationalen Screeningre-
port der DGNS. Die kdnnen wir nur deswegen berechnen, weil wir die Riickmeldungen bekom-
men, um diese Daten dann auch berechnen zu kdnnen. Ansonsten ist keinerlei Statistik mog-
lich. Und der Cut-off ist der Anfang und das Ende, um letztendlich zwischen Sensitivitat und
Spezifitat die richtige Schwelle zu finden.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Mit Blick auf die Uhr haben wir unsere Zeit
voll ausgeschopft. Also mein Kopf raucht [lacht], so viel dazu.

Ich danke Ihnen im Namen der AG Kinder recht herzlich dafiir, dass Sie hier heute daran teil-
genommen haben; dass sie uns in unserem Prozess unterstiitzen. Ich darf hoffentlich davon
ausgehen — Herr Hauck hat schon Erfahrungen als wir SCID eingefiihrt haben; da sind wir stan-
dig auf die API zugegangen und haben immer noch mal irgendwelche Nachfragen gestellt —,
dass wir das bei Ihnen auch machen diirfen, wenn uns hier Dinge unklar sind oder wir vielleicht
auch Beispiele noch einmal nachfragen wollen, die wir hier heute aufgegriffen haben und die
sich auch im Wortprotokoll nachher wiederfinden, dass wir dort an Sie herantreten dirfen.
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Wenn keiner mit dem Kopf schiittelt, gehe ich davon aus, dass wir das diirfen. — Vielen, vielen
Dank dafiir.

Es bleibt mir nur, IThnen alles Gute zu wiinschen und noch einmal herzlichen Dank von uns
allen. Haben Sie noch einen wunderschénen Tag und lassen Sie sich Gberraschen, was wir da-
raus machen. — Alles Gute. Vielen, vielen Dank!

Schluss der Anhorung: 16:10 Uhr
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Beginn der Expertenanhorung: 10:50 Uhr

(Die angemeldeten Expertinnen sind der Videokonferenz beigetreten.)

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Wir haben Sie heute zu uns gebeten, weil wir uns mit lhnen
zu qualitatssichernden Aspekten und sich moglicherweise daraus resultierenden Anderungen
fir die Kinder-Richtlinie austauschen wollen. Sie sind ja in unterschiedlichster Art und Weise
damit auch schon bereits konfrontiert gewesen —auch in anderer Funktion. Ich danke Ihnen
erst einmal sehr, dass Sie sich mit dazugeschaltet haben.

Ich verweise jetzt erst einmal auf das Papier, was wir lhnen im Vorfeld haben zukommen las-
sen und danken lhnen sehr fiir Ihre Antworten, die sicherlich in der Fiille, so wie wir sie erhal-
ten haben, sehr hilfreich sind. Auch lhre Berichtigungen, die Sie gestern noch gemacht haben,
sind hier sicherlich sehr hilfreich.

Ich habe mit Frau Nennstiel abgesprochen, dass sie mit einer kleinen Prasentation hier heute
beginnt, sodass wir dann auch gleich eine gute Grundlage haben, um dann gemeinsam in den
Austausch zu starten.

Ich verzichte jetzt auf eine Vorstellungsrunde, weil ich davon ausgehe, dass wir uns schon in
anderen Runden getroffen haben. Ich glaube, ich gehe richtig in der Annahme, dass wir uns
alle kennen und dass wir uns auch alle schon vorgestellt haben.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ja, vielen Dank.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Frau Nennstiel, dann Gbergebe ich lhnen jetzt gerne das
Wort.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Vielen Dank fir die Einladung. — Sehr gerne stellen wir Ihnen heute
unsere Gedanken zur Qualitatssicherung im Neugeborenen-Screening vor.

(Frau Dr. Nennstiel teilt eine Prasentation des LGL zur ,Qualitatssicherung
des erweiterten Neugeborenen-Screenings in Deutschland” vor.)

Ich denke, es ist ganz sinnvoll, wenn wir uns alle erst noch einmal bewusst machen, wie kom-
plex die Struktur des Neugeborenen-Screenings in Deutschland ist. Wir haben in Deutschland
circa 1 030 Abteilungen, die Neugeborenen-Screenings durchfiihren. Das sind padiatrische
und geburtshilfliche Abteilungen. Wir haben eine unzahlige Anzahl an padiatrischen Praxen,
Hebammen und Geburtshdusern, die auch das Neugeborenen-Screening durchfiihren. Das
heillt, wir haben eine ganz groRe Anzahl an Einsendern.

Wir haben elf Screeninglabore, und jeder Einsender kann das Labor wahlen, das er mochte.
Ausnahme ist Berlin-Brandenburg. Sie sehen hier [Anm.: Grafik auf Folie 2], wozu das fihrt:
Also in NRW haben wir ein ganz buntes Bild von Laboren, die hier tatig sind. In Berlin-Bran-
denburg gibt es ein Kinderschutzgesetz, wo festgelegt ist, dass nur in das Berliner Labor ge-
schickt werden darf. Ahnlich ist es in Hessen, auch hier nur nach Frankfurt. In Bayern ist fest-
gelegt, dass nur Labore liber die KV abrechnen diirfen, die mit dem Screeningzentrum zusam-
menarbeiten, und das sind zwei bayerische. In allen anderen Landern ist das freigestellt.

Wir haben, wie Sie wissen, 17 Zielkrankheiten, auf die gescreent wird. Wir wissen nicht, wie
viele Zentren fiir Konfirmationsdiagnostik wir in Deutschland haben. Wir haben vier Elternauf-
klarungen, die die Eltern zwischen Geburt und Blutentnahme, das heif3t, innerhalb 36 Stunden
lesen sollten; Pulsoxymetrie-Screening, glaube ich, noch etwas friiher. Und uns fehlen Defini-
tionen fur Recall, Befundmitteilung und pathologischer Fall. — Darauf werden wir nachher
noch eingehen. — Also wir haben ein ganz buntes, extrem komplexes Bild. Auch, wenn man
das international vergleicht, gibt es wenig Lander, wo es so aussieht.



Wir missen davon ausgehen, dass das Neugeborenen-Screening eine Public Health-Mal3-
nahme ist. Wir haben ja fast eine komplette Geburtskohorte —und das seit 20 Jahren. Das
heillt, fliir das Neugeborenen-Screening gilt auch die Qualitatssicherung, wie sie sonst fir
Public Health-MalRnahmen Ublich ist.

Sie sehen hier [Anm.: Grafik auf Folie 3] an diesem sogenannten Public Health Action Cycle,
dass der Screening-Prozess, die Analytik und Struktur festgelegt sind. Daflir missen Qualitats-
parameter definiert werden, die erhoben werden. Daraus soll ein Bericht erstellt werden. Aus
dem Bericht sollten auch Konsequenzen folgen im Sinne eines Benchmarking der Identifika-
tion von Anpassungsbedarf, von Optimierungsbedarf. Dann sollte der aktuelle wissenschaftli-
che Stand regelmaRig Gberprift werden. Und das Ganze sollte zu einer Optimierung und einer
Anpassung der Vorgaben fur den Prozess fihren. Dafiir ist die Kinder-Richtlinie da und gege-
benenfalls eine Evaluation und Literaturrecherche.

Dokumentation und Evaluation von Screening-Programmen einschlieBlich der Langzeitbe-
obachtung und gesundheitsokonomischer Aspekte gelten international als essentiell fiir die
kontinuierliche Qualitatsentwicklung der Screening-Programme.

Dazu gehort die Definition von Zielparametern und Benchmarking —ich denke, das ist auch
unser Thema heute —, die regelmaRige Datenerfassung und Auswertung und eben auch, dass
Konsequenzen folgen im Sinne des Public Health Action Cycle.

Was sind nun unsere Themen der Qualitatssicherung? Die klassischen Zielparameter sind Voll-
standigkeit der Zielpopulation, der Folgekarten und der Konfirmationsdiagnostik.

Wenn wir uns die Grafik [Anm.: Folie 5] anschauen, haben Sie hier in Blau die geborenen Kin-
der, in Rot die gescreenten Kinder. Das heif3t, es schaut ja sehr gut aus. Wir haben kumulativ
eine hohe Screeningrate. Aber die Frage ist: Werden alle Neugeborenen erreicht? Oder gibt
es Doppelmeldungen? Was ist da?

Es ist moglich, dass die Folgekarte, also die Kontrolluntersuchung oder die zweite Karte nach
einer Frihabnahme in ein anderes Labor geht. Es ist moglich, dass die Karten von einem an-
deren Einsender eingesandt werden, die erste von der Geburtsklinik, die zweite vom Kinder-
arzt; oder das Kind heit Maier und wird einmal mit ,,ai“ und einmal mit ,ei“ geschrieben,
dann wird es zweimal als Erstscreening angesehen. Warum ist das so?

Wir haben bundesweit keine einheitliche Screening-ID. Alle Labore haben eine Screening-ID.
Aber bei vielen Laboren ist sie Einsender-spezifisch. Das heiSt, wenn ich in ein anderes Labor
schicke, dann kann das sowieso nicht zugeordnet werden. Und wenn der Einsender vergisst,
ein Kreuzchen bei Zweitkarte zu machen — was nicht selten ist —, wird es als Erstkarte gerech-
net. Auch ist es in vielen Laboren so, dass der Einsender in der Screening-ID enthalten ist,
sodass das dann nicht dem Kind zugeordnet wird, sondern dem Einsender. Wenn die Geburts-
klinik oder die Kinderklinik zweimal einsenden, ist das kein Problem. Aber wenn der Kinderarzt
die zweite Karte einsendet und die erste aus der Geburtsklinik oder von der Hebamme kam,
ist das ein Problem.

Ich mdchte lhnen dazu ein Beispiel aus Bayern zeigen. Auch wir haben kumulativ eine hohe
Screeningrate und die Frage ist: Werden alle Neugeborenen erreicht? Um das zu Uberpriifen
machen wir einen Abgleich mit dem Horscreening und mit den Geburten vom Einwohnermel-
deamt und entdecken in Einzelfallen nicht durchgefiihrte Screenings. Wir haben in den ersten
sieben Monaten 47 verlorene Testkarten identifiziert. Ein Umschlag hatte elf Testkarten und
bei der Nachuntersuchung waren zwei auffillige Befunde darunter. Also das ist eine ziemliche
Katastrophe.

Es passiert gar nicht selten, dass bei einer Verlegung aus der Geburtsklinik in die Kinderklinik
das Screening vergessen wird. Das ist auch ganz gut nachvollziehbar. Da wird der Screening-
aufkleber ins Gelbe Heft geklebt; das Kind wird notfallmaRig verlegt, bevor das Blut abgenom-
men ist; und die aufnehmende Kinderklinik sieht den Aufkleber und denkt, das Screening ist
durchgeflhrt.
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Die Losung, die im Moment in der Richtlinie fiir die Vollstandigkeit vorgesehen ist, wenn ich
das richtig verstehe, ist, dass bei Screening-Ablehnung oder Tod dies auf einer leeren Filterpa-
pierkarte zu dokumentieren und in die Labore zu schicken ist.

Da haben wir ein Problem mit dem Datenschutz. Niemand wird Eltern von einem gerade ver-
storbenen Kind bitten, die Daten fiir diese Testkarte freizugeben. Und Eltern, die das Scree-
ning ablehnen, die lehnen die Dokumentation ihrer Daten mit Sicherheit ab.

Drei Labore erhalten gar keine leeren Testkarten. Das heiflt, das ist nicht geeignet zur Sicher-
stellung der Vollstandigkeit. Was passiert?

Sie sehen hier [Anm.: Folie 7], erwarten wirden wir bei verstorbenen Kindern [Anm.: Leerkar-
ten = blauer Balken im Diagramm; erwartet = roter Balken], anhand dieses Balkens, was an
Testkarten kommt. Bei Screening-Ablehnung ist es ein bisschen ndher. Aber da wissen wir
nicht, wie viele wirklich abgelehnt sind. Aber Friihabnahmen werden abgelehnt. Das heifit,
Kinder werden vor der Blutentnahme entlassen, also wenn sie vor 36 Stunden entlassen wer-
den. Und damit driickt man den Laboren das Tracking fiir die Frihabnahmen auf. Was gibt es
nun fir Vorschlage zur Sicherstellung der Vollstandigkeit?

Es konnte bundesweit eine einheitliche fir jedes Kind eineindeutiges Screening-1D verwendet
werden, die konnte dem gelben Kinderuntersuchungsheft beigelegt werden und dann auf die
Screeningkarte ein Aufkleber mit der Screening-ID geklebt werden. Das Labor kénnte das ein-
scannen. Optimal wéare, wenn es eine zentrale Datenbank gabe, in die fir jedes Neugeborene
in der Geburtsklinik diese ID eingescannt wird. Dann ware ein Abgleich der Geburten und der
gescreenten Kinder moglich.

Das konnte so aussehen: Die Screening-ID ist im Gelben Heft, wird dort hineingeklebt auf die
Seite mit dem Screening; wird in eine zentrale Datenbank eingescannt und auf die Testkarte
geklebt. Das Labor scannt diese ID ebenfalls ein; kénnte gegebenenfalls die Laborbefunde ein-
geben oder auch nicht, aber auch die Folgekarte wieder einscannen, sodass man sicher ist, die
ist gekommen. Und dann kénnten die Eltern oder auch der Kinderarzt mit der Nummer prifen,
ob die Testkarte eingegangen ist.

Diese eineindeutige Screening-ID existiert bereits. Die gibt es. Die enthilt keinerlei personen-
identifizierende Daten. Sie wird in Berlin und den 6stlichen Bundeslandern bereits fir jedes
Kind angewendet, auch auf die Screeningkarte geklebt; ware fiir alle Screeninglabore verfiig-
bar und abrufbar. Und die Labore konnten eine Abfragemoglichkeit bereitstellen, die misste
halt programmiert werden, sodass der Kinderarzt oder die Eltern auch vorher beispielsweise
bei der U3 schauen kdnnten, ob die Karte da ist.

Osterreich hat solch ein System. Sie sehen hier [Anm.: Folie 9], die Website des &sterreichi-
schen Screeningzentrums [Anm.: https://www.meduniwien.ac.at/hp/neugeborenen-scree-
ning/]. Dort gibt es einen Button ,Screeningkartchen eingelangt?“ Und dann kénnen die Eltern
oder der Kinderarzt hier die Nummer eingeben und dann priifen, ob die Screeningkarte da ist.

Dann zum nachsten Ziel, dass moglichst alle Befunde abgeklart werden sollen. Sie sehen hier
[Anm.: Folie 10], die Daten von 2006 bis 2019 aus der DGNS-Auswertung. Wir hatten in der
Zeit 9,995 Millionen Geburten, Gber zehn Millionen Screenings und 96,9 Prozent, also 97 Pro-
zent konnten unauffillig im Erstscreening beendet werden. Das heilft, damit ist das Ganze
erledigt.

Bei circa drei Prozent war eine Kontrollkarte notig, die dann zu 80 Prozent eingegangen ist und
zu fast 20 Prozent nicht eingegangen ist, zumindest weild man nicht, dass sie eingegangen ist.
Moglicherweise ist sie ja als vermeintliche Erstkarte in einem anderen Labor eingegangen. Das
wissen wir nicht. Von diesen Kontrollkarten wurden 96,6 Prozent beendet. Auch hier wissen
wir nicht, ob die unauffallig beendet wurden oder, ob da einfach keine Informationen zuriick-
kamen. Was ist da?



Dringender Krankheitsverdacht lag dann bei 8 309 Kindern vor. Und diese wurden zu 90 Pro-
zent mit Konfirmationsdiagnostik durchgefiihrt. Bei zehn Prozent ist nicht bekannt, ob die je-
mals durchgefiihrt wurde. Und Sie sehen, am Schluss haben wir hier eine Inzidenz von 75,23
pro 100 000 Kindern.

[Anm.: Folie 11] Hier haben wir das Problem, wie gezeigt, vom Loss to follow-up bei 20 Prozent
der angeforderten Wiederholungsuntersuchungen, die entweder nicht durchgefiihrt oder
nicht als solche dokumentiert wurden. Zehn Prozent der Konfirmationsdiagnostik, Gber die
wir keine Informationen haben. Und wenn Sie hier schauen, ist der Anteil zwischen den Labo-
ren sehr unterschiedlich.

Es gibt Labore, wo zu 100 Prozent alles abgeklart wurde, und es gibt eben welche, wo das
deutlich schlechter ist. Hier sehen Sie es lber die Zeit. Das heiRt, ein Tracking bis zur endgiil-
tigen Befundabklarung ist unbedingt notig. Dazu braucht es aber auch ganz dringend die Riick-
meldung der Konfirmationsdiagnostik an das Labor. Und zur Qualitatssicherung sollte ein Re-
gister, wo die Fille eingegeben werden, auch die nicht gefundenen Falle, angestrebt werden.

[Anm.: Folie 12] Vorschlage fiir das Tracking aller notwendigen Folgeuntersuchungen waren
folgende: Das Tracking der Wiederholungs- und Kontrolluntersuchungen und der Konfirmati-
onsdiagnostik sollte durch lokale Screening-Zentren oder Befundkoordinator*innen der La-
bore erfolgen. Es muss klar sein, was ein Konfirmationszentrum ist. Es muss eine Verpflichtung
zur Riickmeldung an das Labor vorhanden sein, sonst ist das nicht machbar. ZielgréBen muss-
ten festgelegt werden. Was heiflt das? Das heildt, es musste festgelegt werden, dass 98 Pro-
zent oder 96 Prozent —da muss man sich einigen — der Folgeuntersuchungen abgeklart sein
sollten und was flir Konsequenzen es hat, wenn das verfehlt wird. Und es muss natdrlich fi-
nanziert werden.

[Anm.: Folie 13] Dann komme ich zum nachsten Punkt, zur Prozessqualitat, und zwar einmal
die Qualitat der Testkarte und die Prozesszeiten. Es gibt ja den Fall, dass Testkarten schlecht
betropft sind und daher nicht ausgewertet werden kdnnen. Das heillt, wir haben eine
schlechte Probenqualitat. Hier [Anm.: Folie 14] haben Sie aufgezeichnet, wie haufig das in den
einzelnen Laboren vorkommt und wie gut die Zweitkarten eingehen. Da muss man sagen: Das
ist ein guter Ricklauf der Zweitkarten, also die kommen ganz gut. Aber wir haben einen riesen
Unterschiede zwischen den Laboren. Das liegt moglicherweise an der Definition der Qualitats-
mangel. Es gibt Labore, die rechnen damit ein, wenn sie beim CF-Screening, das IRT auffallig
haben; eine interne Wiederholung machen; das erste ist hoch auffillig; das zweite ist normal;
das dritte ist irgendetwas dazwischen. Und dann sagen diese Labore: Also liegt offensichtlich
eine Kontamination der Testkarte vor. Das ist ein Qualitatsmangel. Andere Labore definieren
das anders. Und was wichtig ist, sind Schulungen, wenn das hier zu haufig vorkommt, dass
man einfach die Einsender schult, wie das Blut abzunehmen ist.

[Anm.: Folie 15] Vorschlag: Sie sehen das hier, so sieht ein richtig ausgeflilltes Feld aus. Hier
sieht man gut, dass das nicht geht. Hier ist mehrfach an der gleichen Stelle betropft. Das heift,
das ist so dick, dass Sie nichts mit anfangen kénnen. Und hier reicht das Material einfach nicht.

Das heiflt, es muisste definiert werden, was ein Qualitatsmangel ist. Natlirlich nicht ausrei-
chend betropft wie hier; schlecht betropft, dass es hier verwaschen ist oder hier zu dick. Dann
auch, wenn Sie EDTA-Blut oder heparinisiertes Blut verwenden, kdnnen nicht alle Parameter
untersucht werden. Dann hatte ich von IRT berichtet.

Und es gibt natlirlich auch Testkarten, auf denen ein Gutteil der Angaben fehlt. Und Sie kon-
nen dann beispielsweise auffallige 17-OHP nicht wirklich bewerten, wenn Sie nicht das Gesta-
tionsalter, das Abnahmealter und das Geburtsgewicht haben. Das heil3t, hier miissten auch
ZielgroRen festgelegt werden, wie haufig das vorkommen darf und was dann die Konsequen-
zen sind, beispielsweise die Schulung.



[Anm.: Folie 16] Dann kommen wir zum Versand der Testkarten: Diagnostik und Behandlungs-
beginn, das wissen Sie sehr gut, vieler Zielkrankheiten ist sehr zeitkritisch. Das heifSt, wir mis-
sen schauen, dass das Blut rechtzeitig abgenommen wird und auch die Zeit im Labor kurz ist.
Das hat sich liber die Zeit auch sténdig verbessert. Aber wir haben ein Problem, und zwar ist
das der Probenversand.

[Anm.: Grafiken auf Folie 16: ,Versandzeit liber die Jahre”, ,Versandzeit pro Labor 2020“]
Wenn Sie sich das hier anschauen, der lila Bereich, da dauert es von der Blutabnahme bis die
im Labor eingeht, mehr als drei Tage. Und hier unten ist das innerhalb von 24 Stunden. Wenn
Sie schauen, das ist also deutlich schlechter geworden.

Wenn wir das zwischen den Laboren vergleichen, dann sehen Sie auch hier: Es gibt Labore, wo
das wirklich krass ist. Bei einem Anteil von 50 Prozent dauert es langer als drei Tage. Und es
gibt Labore, wo der Anteil ganz klein ist. Woran liegt das? Was ist da zu tun?

Einmal muss man die Einsender schulen, weil es vermutlich immer noch Kliniken gibt — oder
nicht nur vermutlich, ganz sicher —, die Testkarten sammeln. Ich habe gerade aus einem Labor
heute gehort, wo vier Testkarten mit unterschiedlichem Abnahmedatum in einem Umschlag
waren. Und eines der Kinder hat eine Ahornsirupkrankheit. Bis man dann die Klinik informie-
ren konnte, waren die beim Reanimieren des Kindes. Also solche Dinge diirfen einfach nicht
passieren und passieren aber. Wie gesagt: Bei uns ist auch ein Umschlag mit elf Karten verlo-
ren gegangen. Ich weild nicht, ob die alle vom gleichen Abnahmetag waren.

Und dann ist es auch ein Problem der Postdienstleister. Es gibt Postdienstleister, wo es sehr
lange dauert. Es gibt welche, wo es schnell geht. Es gibt Labore, die Kurierdienste einsetzen.
Das wird beispielsweise auch in groBen Landern wie Ontario oder Norwegen, also flachenma-
Rig sehr groBen Landern, so gehandhabt, dass die Testkarten nur iber Kurierdienste kommen,
weil alles andere nicht zeitgerecht funktioniert.

Und wir haben ein Problem bei den ambulanten Abnahmen, vor allem bei den Hebammen
auch, dass am Wochenende kein Briefkasten mehr geleert wird, und Postverteilzentren zum
Teil montags nicht arbeiten.

[Anm.: Folie 17] Das nachste ,Zeitdauer im Labor vom Probeneingang bis zur Befundung”: Sie
sehen hier, wie ich es vorher gesagt habe, dass der Anteil, wo es sehr lange dauert, deutlich
kleiner geworden ist. Aber auch hier haben wir grofRe Unterschiede zwischen den Laboren.
Wenn Sie hier [Anm.: Grafiken auf Folie 17] die 24 Stunden nehmen, die liegt hier und hier,
und hier, also groRe Unterschiede. Woran liegt das? Das liegt wahrscheinlich hauptsachlich an
der Definition, was ein unauffalliger Befund und was ein pathologischer Befund ist. — Darauf
gehen wir nachher noch einmal ein —. Pathologischer Befund kann grenzwertig auffallig sein,
sodass man sagt: Ja, wahrscheinlich wird er unauffallig; vielleicht ist es kontaminiert —was
auch immer. Und es gibt Befunde, die sind hoch auffallig, da besteht sofortiger Handlungsbe-
darf. Das ist alles zusammengefasst. Es wird hier gemeinsam ausgewertet. Und da ware eine
differenzierte Abfrage sinnvoll, dass man sagt: Unauffdllige Befunde oder wir nehmen alle zu-
sammen und wertet noch einmal getrennt die mit dringendem Krankheitsverdacht aus.

Dann nehmen die Labore unterschiedliche Endpunkte. Es gibt Labore, die sagen: Wenn es po-
sitiv validiert ist, dann ist der Befund fertig. Es gibt welche, die sagen: Wenn ich telefoniert
habe. Und es gibt welche, die sagen: Wenn ich den schriftlichen Befund herausgeschickt habe.
Man muss sagen, beim unauffalligen Befund ist es ja auch Gberhaupt nicht zeitkritisch. Wichtig
ist, dass ich wirklich den dringenden Krankheitsverdacht sofort mitteile.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Frau Nennstiel, es gibt eine Riickfrage. Vielleicht springen Sie
noch einmal freundlicherweise auf die Folie davor.

GKV-SV: Ich habe nur eine Frage: Sie sprechen von diesen ,grenzwertig auffallig” und ,,drin-
gend krankheitsbeddrftig”. Trifft es fur alle Zielerkrankungen zu? Oder ist es nur ein Teil?



Frau Dr. Nennstiel (LGL): Es ist ein Teil. Also ,,grenzwertig auffallig” habe ich bei SMA beispiels-
weise nicht.

GKV-SV: Okay.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Aber ich habe es klassischerweise bei der Hypothyreose, AGS. Das
sind so die, wo ich es am haufigsten habe.

GKV-SV: Alles klar. Danke!

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Das hat aber nichts mit der Dringlichkeit der Behandlung zu tun. Das
ist wichtig.

[Anm.: Folie 18] Gut, dann komme ich zum nachsten: Aufklarung, Befundmitteilung, Konfir-
mationsdiagnostik in der Prozessqualitat.

[Anm.: Folie 19] Vorschlage zur Aufklarung waren: Ich hatte ja vorher gesagt, dass wir vier
Elterneinwilligungen, die die Eltern schnell lesen und unterschreiben sollen. International ist
man sich eigentlich einig, dass eine pranatale miindliche Aufklarung sinnvoll ware. Dann wére
wichtig, dass man zentral Leitfaden und Schulungen bereitstellt fir die Aufklarung und gute
Aufklarungsmaterialien fiir die Eltern, die jetzt eigentlich Gber eine Website, tiber Videos, zur
Verfliigung gestellt werden sollten. Da gibt es auch tolle Videos in den Niederlanden, in UK,
gerade in Kanada, die man sich zum Vorbild nehmen kénnte, wo die Eltern sich wirklich den
Prozess gut anschauen kdnnen.

Wichtig ist, dass die Aufklarung verstandlich ist und auch relativ kurz. Sie muss nur die Basis-
inhalte enthalten: Ziel und Nutzen des Screenings. Wie lauft der Prozess ab? Und was sind
mogliche Ergebnisse und ihre Bedeutung?

Was in der Literatur und auch von den Ethikern immer wieder unterstrichen wurde, ist, dass
es nicht notig ist, diese 17 Zielkrankheiten genau vorzustellen. Die kdnnte man erwahnen und
einen Link machen, wo Eltern, die sich dafiir interessieren, das sich anschauen kénnen. Das
verunsichert die Eltern und interessiert sie eigentlich auch nicht.

Wichtig ist, dass in dem Moment, wo ich einen auffilligen Befund habe, fir die Eltern Infor-
mationen da sind, was dieser Befund heift.

Das erweiterte Neugeborenen-Screening und das CF-Screening sollte in einer Aufklarung zu-
sammengefasst werden.

[Anm.: Folie 20] Vorschlage zur Befundmitteilung: Sie sollte moglichst wenig Beunruhigung bei
den Eltern auslosen. Es muss aber klar sein, dass der Befund schnell abgeklart werden muss.
Das ist eine Sache des Fingerspitzengefiihls. Das ist nicht so einfach.

Deswegen empfehlen wir dringend bei dringendem Krankheitsverdacht, dass die Befunde an
die Eltern durch Expert*innen aus den Fachzentren moglichst zeitnah zum Termin der Konfir-
mationsdiagnostik mitgeteilt werden, damit die Unsicherheit nur kurz ist.

Mitteilung grenzwertig auffdlliger Befunde oder andere notwendige Wiederholungskarten
konnten durch geschultes Fachpersonal aus den Screening-Laboren erfolgen.

Ganz wichtig ist die Bereitstellung fir Eltern auf einer zentralen Screening-Website: Was heilst
ein auffdlliger Befund? Und dass diejenigen, die den Eltern den Befund mitteilen, auch ge-
schult werden und Informationsmaterial haben. Ich denke, das ist es nicht fir die Expert*in-
nen aus den Fachzentren. Aber ansonsten ist flir das Laborpersonal auch eine Schulung in Ge-
sprachsfiihrung sinnvoll.



[Anm.: Folie 21] Ich mochte Ihnen noch ein paar Beispiele zeigen, was passiert, wenn der Ein-
sender den Befund mitteilt. Es hat uns eine Mutter geschrieben: , Der Chefarzt der Geburts-
station Uberbrachte mir nicht wirklich mit Gefiihl diese Nachricht und konnte mir dazu tber-
haupt nichts sagen, weil er so einen Fall noch nie gehabt hat.” Das ist ja auch nicht verwun-
derlich bei den seltenen Krankheiten.

Oder Verdacht auf MCAD Mangel: Die Mutter bekommt im Wochenbett ganz friih einen Te-
lefonanruf: ,,Wenn das Kind nicht ausreichend mit Nahrung versorgt wird, stirbt es.” Das Kind
hatte am Schluss gar keinen MCAD-Mangel.

Oder Nachricht per Telefon am Freitagnachmittag: Die Eltern sollten sofort den Arzt aufsu-
chen; es hatte aber keine Praxis mehr offen. Und sie wissen nicht, was zu tun ist.

Sekretérin ruft am Freitagabend an: ,Ihr Kind hat Mukoviszidose.” Die Eltern gehen ins Inter-
net, finden auf Mukoviszidose e. V. einen Spendenaufruf: ,,Spenden Sie fiir die haufigste tod-
lich verlaufende Erkrankung im Kindesalter.”

Oder: ,,Wir sollten innerhalb einer Stunde in der Kinderklinik sein fiir die weitere Abklarung,
weil unser Kind wahrscheinlich CF hat.” Dazu muss man wissen: Nur jedes flinfte Kind mit
einem auffalligen CF-Screeningbefund hat CF, und die Abkldarung hat etwas mehr Zeit.

[Anm.: Folie 22] Vorschlage zur Konfirmationsdiagnostik: Es sollte deutschlandweit der Pro-
zessablauf vereinheitlicht sein. Und es sollte eine Verpflichtung zur Riickmeldung der Konfir-
mationsdiagnostik an eine zentrale Stelle, Screening-Zentrale oder an die Labore vorliegen.

Bei dringendem Krankheitsverdacht sollte sofort ein Zentrum eingebunden werden und nicht
zuvor eine Kontrollkarte. Das ist in der jetzigen Richtlinie sehr unklar. Ich denke, da ware drin-
gender Handlungsbedarf, dass man da die grenzwertigen Befunde, die eine Kontrollkarte
brauchen, trennt von dem dringenden Krankheitsverdacht, wo die Eltern sofort ins Zentrum
missen.

Dann ist ganz wichtig, dass die Konfirmationsdiagnostik nur in qualifizierten Zentren durchge-
fihrt wird. Was wir da zum Teil horen, was da passiert, wenn in einer kleinen Kinderklinik
angefangen wird, diese seltenen, komplizierten Erkrankungen abzuklaren, ist katastrophal.

Diese Zentren sollten nach definierten und transparenten Kriterien von den Fachgesellschaf-
ten benannt und auch re-evaluiert werden. Das haben wir ja fiirs SCID sehr schén; das haben
wir fir SMA gemacht. Fiir das SCID klappt es auch sehr gut. Das war ein harter und nervenauf-
reibender Prozess. Aber es klappt jetzt sehr gut. Bei SMA ist es auch, da wissen wir nicht so
genau im Moment, wie es klappt. Und bei Sichelzellen klappt es im Moment auch. Wo es nicht
klappt, ist bei CF.

Und alle diagnostizierten Falle sollten in einem Register aufgenommen werden.

[Anm.: Folien 23, 24] Dann komme ich zur Laboranalytik: Hier sollte auch eine regelmaRige
Qualitatssicherung stattfinden. Vier Parameter, das ist das 17-OHP fir das AGS; das TSH fir
die Hypothyreose und IRT und PAP fiir CF sind in die Rili BAK aufgenommen. Hier wire es
moglicherweise sinnvoll, weitere Parameter aufzunehmen.

Dann gibt es das IVDR. Das ist eine internationale Vereinfachung fiir Inhouse-Tests. Das ist
eine gesetzliche Grundlage, an die sich die Labore halten missen.

Dann waéren regelmaRig verpflichtende Ringversuche sinnvoll. Die finden momentan fiir die
Parameter statt, die in der Rili BAK sind. Eine Akkreditierung ist ja auch vorgesehen. Und wich-
tig sind Qualitatszirkel. Da macht die DGNS schon Laborworkshops.

Ziel dieser Laboranalytik ist eine optimale Recallrate. Das heif’t, nicht eine moéglichst niedrige,
denn dabei kénnte ich auch wieder Kinder Gbersehen. Und auch hierfir ist die Riickmeldung
der Konfirmationsdiagnostik entscheidend.



[Anm.: Folie 25] Wie schaut es nun mit den Recallraten aus im Verlauf? Sie sehen hier, die sind
sehr schon runtergegangen bis 2015. Dann kam CF dazu; natlirlich mit jeder neuen Krankheit
steigen die wieder, weil Sie immer auffallige Befunde auch zusatzlich haben; auch die richtig
auffalligen sind ja wieder mit drin.

Und Sie sehen hier: Es ist insbesondere das AGS, was sicher verbessert hat; Hypothyreose ist
relativ gleich geblieben; und hier haben wir das CF dazu.

[Anm.: Folie 26] Wenn wir das Ganze jetzt fiir die Labore anschauen, sehen Sie hier jeweils ein
Balken ist ein Labor; hier hinten insgesamt, dann sehen Sie, dass das sehr unterschiedlich ist,
ganz besonders beim AGS —darauf gehe ich nachher noch einmal ein —, aber auch bei der
Hypothyreose ist es unterschiedlich und beim CF.

[Anm.: Folie 27] Das liegt beim AGS an dem sogenannten Second-Tier-Verfahren. — Ich glaube,
dariiber haben Sie auch schon diskutiert —. Was heil3t das? Erstscreening unauffallig, ist alles
gut, Screening unauffillig; erster Screening-Parameter auffallig, dann wird ein zweiter gemes-
sen. Das kann ein weiterer biochemischer sein; das kann aber auch die Genetik sein; bei BHT
haben wir ein dreistufiges, also ein Third-Tier-Verfahren.

Wenn der zweite wieder auffallig ist, dann kommt es zur Konfirmationsdiagnostik oder aber
zur Kontrollkarte, die notig ist, dann ist das Screening aufféllig; wenn der zweite unauffallig
ist, ist das Screening unauffallig.

Sie sehen hier fir AGS: Die Labore, bei denen ein Pfeil dariiber ist, die machen ein Second-Tier
und Sie sehen, sie sind deutlich niedriger als die anderen. Das Labor macht das Second-Tier
nur flr Proben groRer 36 Stunden. Deswegen ist es etwas hoher.

[Anm.: Folie 28] Ein zweites Problem ist auch hier die Definition des Recalls. Es gibt — Sie sehen
hier Dunkelblau [Anm.: Grafik Recallraten 2019 Hypothyreose] — Recallraten fir Proben, die
von reifgeborenen Kindern nach 36 Stunden abgenommen wurden; Hellblau von reifgebore-
nen Kindern, die vor 36 Stunden abgenommen wurden und Hellgriin die Recallrate fiir Babys
kleiner 32 Schwangerschaftswochen. Und wenn Sie das jetzt anschauen fiir die Hypothyreose,
dann sehen Sie, der dunkelblaue Balken, also die nach 36 Stunden, sind ziemlich gleich.

Es gibt nun Labore, die auch, wenn eine Blutprobe vor 36 Stunden abgenommen worden ist
und auffallig ist, das als Recall werten und welche, die das bei den kleiner 32 Schwanger-
schaftswochen auch machen. Und Sie sehen hier, haben Sie riesige Unterschiede, die allein
durch die Definition bedingt sind. Wichtig auch hier: Jedes Kind darf nur einmal erfasst wer-
den. Auch das muss ganz klar sein. Also hier gibt es wirklich ein Definitionsproblem.

[Anm.: Folie 29] Das Gleiche haben wir bei der Definition der Zielkrankheit. Sie sehen das hier
fir die Hypothyreose: bestatigte Hypothyreosen der dunkelblaue Balken; dann die Hyperthy-
reotropindmie; das heildt, das TSH bleibt erhoht, aber das Thyroxin fallt nie unter dem kriti-
schen Wert, das ist hier dabei; und die anderen sind noch offen.

[Anm.: Folie 30] Das zeige ich Ihnen noch einmal in Zahlen: Wenn ich die Hypothyreose ein-
deutig definiere, das heildt, das Thyroxin liegt unter dem Cut-off im Serum oder die Sonogra-
phie ist auffallig, dann habe ich in 2019 193 Fille gehabt und eine Pravalenz von 1:4 000.

Wenn ich dazunehme: Kinder, bei denen zweimal in der Testkarte das TSH tber 50 lag oder
was ansteigend ist, kommen weitere 14 dazu. Wenn ich dazunehme: Kinder mit einer soge-
nannten latenten Hypothyreose, deren TSH schon sehr hoch ist, aber der Thyroxin-fT4-Wert
ist noch normal, das TSH steigt in Abhéngigkeit von dem Sinken des fT4-Wertes, kommen wei-
tere 37 Kinder dazu.

Wenn ich nach der europadischen Leitlinie definiere: Das heiRt, wenn ich eine Testkarte tGber
50 hatte, kommen weitere 14 dazu. Dann habe ich einen Pravalenz von 1:3 000.



Wenn ich die Hyperthyreotropinamien dazunehme: Das heit, das sind Kinder, bei denen das
TSH tber dem Cut-off, aber unter 50 liegt, dann komme ich auf die doppelte Pravalenz wie bei
diesen. Das heil3t, wir brauchen eindeutige Falldefinitionen.

[Anm.: Folien 31, 32] Zum letzten Punkt ,Dokumentation und Evaluation”: Dokumentation
und Evaluation von Screening-Programmen einschlielich Langzeitbeobachtung und gesund-
heitsokonomischer Aspekte gelten als essentiell fiir die kontinuierliche Qualitatsentwicklung;
Definition von Zielparametern und Benchmarking; und es miissen Konsequenzen folgen.

[Anm.: Folie 33] Wie schaut es nun in Deutschland aus? Wir haben den Screening-Report, fir
den die Labore freiwillig deutlich mehr Parameter melden, als in der Richtlinie vorgesehen
sind. Der stellt die Fragen: Werden alle Kinder gescreent? Werden die notwendigen Zweitun-
tersuchungen durchgefiihrt? Wie ist die Pravalenz in der deutschen Population? Wie haufig
sind falsch positive oder negative Screeningbefunde, soweit man das beurteilen kann? Wer-
den die Kinder friihzeitig diagnostiziert? Aber Konsequenzen folgen bisher aus den Ergebnis-
sen keine, auler dass jetzt eine AG Daten in der DGNS gegriindet wurde, deren Sprecherin
Frau Brockow ist. — Jetzt wiirde ich an die Frau Brockow (ibergeben. Ich werde die Folien
weiter zeigen.

Frau Dr. Brockow (LGL): Vielen Dank! — Frau Nennstiel hat ja aufgezeigt in dem eigentlich
wirklich sehr guten DGNS-Report, dass es doch immer noch Unterschiede zwischen den Labo-
ren gibt — beispielsweise im Recall —, die wirklich auch oft auf Definitionsfragen beruhen, wo
nicht eindeutig festgelegt ist, was eigentlich erfasst werden soll.

Hier noch einmal als Beispiel dafiir, was Frau Nennstiel auch schon kurz hatte: Was ist ein
auffalliger Screeningbefund? Da gibt es auch in der Richtlinie verschiedene Definitionen, wie
schnell der mitgeteilt werden soll. Bei einem Verdacht auf eine Zielkrankheit steht in einem
Paragraphen, dass der Einsender unverziglich unterrichtet werden soll. Es gibt andererseits
aber im nachsten Paragraphen: Bei einem pathologischen Befund muss am Tag des Proben-
eingangs im Labor eine Unterrichtung erfolgen. Das heit, das ist ein gutes Beispiel dafiir, dass
wir wirklich eindeutige Definitionen brauchen.

Am Beispiel des Screeningbefunds muss, denke ich, auch fir die Erfassung der Zeiten eigent-
lich unterschieden werden zwischen unauffalligen Screeningproben, wo es eigentlich nicht auf
einen Tag ankommt, wie schnell der Einsender und damit die Eltern informiert werden, und
die weitere Abkldrung erfolgt und dann zwischen pathologischen oder auffalligen. Und auch
hier ware eine Unterscheidung sinnvoll zwischen grenzwertig auffallig, also wo zunachst ein-
fach erst einmal eine Kontrollkarte erfolgt und die Befundabklarung zwar auch zeitig essentiell
ist, und den dringenden Krankheitsverdacht, wo es wirklich auf jede Stunde ankommt. Also
hier brauchen wir einfach eindeutige Definitionen.

[Anm.: Folie 35] Jetzt im Folgenden mochte ich eigentlich vorstellen, was wir empfehlen oder
vorschlagen wiirden, was flr Parameter fir die Qualitatssicherung des ENS in der Richtlinie
erfasst werden sollten. Man muss sagen, dass wir eigentlich im DGNS-Report schon sehr, sehr
viel erfassen. Alles, was jetzt auf den folgenden Folien in Griin ist, erfassen wir schon im DGNS-
Report.

Beispielsweise bei den Prozesszeiten erfassen wir den Abnahmezeitpunkt, der ja regular zwi-
schen 36 und 72 Stunden erfolgen soll. Wir erfassen den Anteil, welche zu friih, welche zu spat
sind. Wir erfassen die Versandzeiten — das hatte Frau Nennstiel eben schon vorgestellt, dass
das teilweise schwierig ist.

Und was wir bisher nur erfassen ist der Zeitpunkt der Befundmitteilung nach Tagen. Wir un-
terscheiden bisher nicht differenziert nach unauffallig, auffallig oder dringendem Krankheits-
verdacht — deshalb ist es hier in Rot —, weil wir da sagen: Das ist noch etwas, was auch im
DGNS-Report gedandert werden sollte und in der Richtlinie differenziert werden sollte.



Entscheidend ist aber, muss man sagen, bei der Erfassung dieser Zeiten, dass das Entschei-
dende fiir das Kind ist, wann die Diagnose stattfindet. Also diese Prozesszeiten miissen eigent-
lich erfasst werden. Es ist sozusagen wichtig, wenn man sieht, der Zeitpunkt der Diagnosestel-
lung ist zu friih, zu spat fur bestimmte Krankheiten, dann muss ich schauen, wo ich angreifen
kann. Beim Abnahmezeitpunkt muss ich die Schulungen machen oder —was Frau Nennstiel
sagte —, dass die Post gut versandt wird. Muss ich Kurierdienste einsetzen? Oder liegt es wirk-
lich an der Befundmitteilung.

[Anm.: Folie 36] Im Weiteren erfassen wir in dem DGNS-Report die Anzahl jeweils, was erfasst
wird, also wie viele Erstscreenings erfasst werden, eigentlich irgendwann im Sinne, dass die
Teilnahmerate auch erfasst werden soll. Wir erfassen, wie oft das Screening von den Eltern
abgelehnt wird; wo die Daten herkommen vom Bundesland. Beispielsweise in Nordrhein-
Westfalen sehen wir halt, dass es aus vielen verschiedenen Laboren die Befunde befundet
werden. Und wir erfassen praktisch auch bei den Zweitkarten oder den angeforderten Folge-
untersuchungen den Grund, warum die angefordert werden und wie hoch der Anteil ist, der
von den Laboren eingeht.

[Anm.: Folie 37] Wir erfassen dann weiter den Recall. Hier haben wir in der AG Daten schon
eigentlich eine erste Definition gemacht, weil bisher ja da grofRe Unklarheiten waren: Was ist
ein Recall? Erfassen wir da auch die Friihabnahme oder die von Frihgeborenen? Wir haben
flir den DGNS-Report definiert, dass ein Recall wirklich nur Proben sind, die aufgrund des auf-
falligen Befundes mitgeteilt werden. Wir erfassen jetzt die Friihabnahmen und die ZKG [Anm.
GF: die notwendigen Zweitkarten wegen Gestationsalter, also die Testkarten, die vor der
32.SSW abgenommen wurden] unabhangig davon und sagen: Das ist kein Recall, um da ein-
fach eine bessere Vergleichbarkeit zwischen den Laboren zu erreichen. Wir gucken also: Wie
oft ist ein Recall differenziert nach Krankheiten? Wie oft kommt es in den Laboren vor?

Und dann erfassen wir inzwischen auch die komplette weitere Abklarung. Also wir fragen: Wie
oft wird beim Recall eine Kontrollkarte angefordert? Und fragen da auch seit 2020: Was pas-
siert dann? Also sind diese Kontrollkarten unauffallig? Sind sie nicht eingegangen? Ist das Kind
verstorben? Und wir fragen auch nach der Konfirmationsdiagnostik. Wie oft ist die angefor-
derten worden? Wir kdnnen jetzt also den Prozess vom Recall bis Abklarung durch die erneu-
erte Abfrage seit 2020 nachvollziehen.

[Anm.: Folie 38, ,Recall und Konfirmationsdiagnostik 2021“] Wir erfassen dann auch praktisch
die Konfirmationsdiagnostik. Also so sieht dann diese Abfrage aus: Beispielsweise hier vorne
sind die Zielkrankheiten aufgefiihrt; Recall jetzt wirklich nur noch auffdlliger Befunde. Dann
schauen wir: Wie viele sind verstorben? Welche Karten sind eingegangen, und waren die un-
auffallig? Dann kommt halt die Konfirmationsdiagnostik.

[Anm.: Folien 39, 40]. Und fiir jede einzelne Krankheit, flir jeden positiven Fall erfassen wir
dann auch die Parameter der Konfirmationsdiagnostik. Was wir bisher noch nicht machen, das
ist das, was unten griin ist auf dieser Folie; was wir bisher noch nicht haben, was aber auch
sinnvoll ware, was wir eigentlich wiinschen wiirden in der Richtlinie, dass auch fiir jeden Re-
call-Fall, also fir jeden Fall, der in der Konfirmationsdiagnostik unauffallig geworden ist, dass
wir auch da die Screeningwerte wissen, um einfach fiir die Zukunft dann praktisch eine Anpas-
sung der Analyse oder auch der Cut-off-Werte machen zu kénnen, deshalb hier wieder in Rot,
also das erfassen wir bisher nicht. Aber fir jeden Krankheitsfall, also fir jeden bestatigten Fall
erfassen wir also die gesamten Prozesszeiten, auch den Zeitpunkt der Befundmitteilung und
die weiteren Parameter der Konfirmationsdiagnostik.

AuBerdem erfassen wir in dem DGNS-Report seit Einfliihrung 2016 den Screening-Algorithmus
beim CF-Screening. Auch zum Einordnen der Befunde erfragen wir jahrlich die Analysemetho-
den flr die einzelnen Parameter und welcher Parameter der Zielparameter ist und die Cut-
offs. Aus diesen ganzen Parametern hat man unserer Meinung nach die Voraussetzung, wel-
che Parameter man erfassen will; das muss man eindeutig definieren. Der nachste Schritt ware
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dann die Definition der ZielgroRen, die sich daraus ergeben. — Und damit tibergebe ich wieder
an Frau Nennstiel.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ja, danke!

[Anm.: Folie 41] Wir haben in der Literatur geschaut, was international als ZielgréRen (blich
ist: Die Teilnahmerate, wo uns im Moment noch der Nenner fehlt, und zwar wie viele Kinder
geboren sind, aber nicht hundertprozentig, welche gescreent sind.

Dann der Anteil der Testkarten mit Qualitatsmangel. Wie hoch darf der sein? 98 Prozent, 99
Prozent, das misste man festlegen.

Genauso den Anteil der Testkarten, der innerhalb der Abnahmezeit abgenommen werden soll
oder zumindest vor 72 Stunden.

Der Anteil der Testkarten, die innerhalb von drei Tagen im Labor eingehen sollten. Ich denke,
das sollten fast alle sein.

Der Anteil der eingegangenen Folgekarten differenziert nach Grund. Also Grund der Folge-
karte: War es ein Recall? War es eine Friihabnahme? War es eine Friihgeburt?

Und ganz wichtig: Anteil der Fille mit zeitgerechtem Behandlungsbeginn, differenziert nach
Krankheit.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Frau Nennstiel, ganz kurz. — Es ist eine Frage da vom GKV-SV.

GKV-SV: Ich habe eine Frage zu diesem ,,Behandlungsbeginn (Diagnosestellung)“ bei dem letz-
ten TOP:

Gibt es da international Standards? Denn wir haben ja beim Horscreening die Erfahrung ge-
macht, dass Behandlungsbeginn ja sehr viel bedeuten kann. Es reicht ja schon, wenn der in
arztlicher Behandlung ist. Das heiRt noch lange nicht, dass der beispielsweise mit irgendwel-
chen Horhilfen versorgt wird. Ich denke, so dhnlich kénnte es auch bei einigen unserer Zieler-
krankungen des Neugeborenen-Screenings sein. Von daher war die Frage, ob das international
irgendwelche Orientierungen fir so etwas gibt.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Es gibt Orientierungen. Aber ich denke, das sind Dinge, die man in
einem Qualitatszirkel mit den Behandlern auch festlegen und gegebenenfalls auch anpassen
miusste. Diagnosestellung ware wahrscheinlich von dem her der bessere Zeitpunkt. Aber auch
da haben Sie natirlich bei milden Varianten mitunter das Problem, dass Sie abwarten, ob die
Diagnose sich bestéatigt oder ob das unauffillig wird. Ich denke, bei den schweren Varianten
ist das mit der Diagnosestellung eigentlich ganz gut zu handhaben.

Ich habe den Behandlungsbeginn auch 2016 oder bis 2016 ausgewertet. Und man muss sagen,
in Deutschland ist der nach einer Woche bei 50 Prozent. Also schon wirklich gut. Es sind immer
die einzelnen AusreiRer, die uns da Sorgen machen. — War das ausreichend, Frau U. [GKV-SV]?

GKV-SV: Ich denke, Ihr Hinweis gerade war noch einmal gut, dass es in Qualitatszirkeln ge-
macht wird, weil man sich, ich glaube, die Einzelfdlle anschauen muss, wo Sie sagen, wo die
AusreilSer sind, um das dann irgendwie in Regelungen entweder umzuwandeln oder zu gu-
cken, was der Grund war fir diese AusreiRer.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Beispielsweise, wenn ich weil}, ungefdahr 20 Prozent der Biotinidase-
mangel sind partiell und missen nicht sofort behandelt werden, dann kann ich hier meine
ZielgroRRe auf 80 Prozent legen. Achtzig Prozent sollten innerhalb von zehn Tagen behandelt
werden — oder sowas. Also so konnte ich das anpassen.
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Oder, wenn ich jetzt eine schwere IVA, dann muss ich die so schnell wie irgend moglich be-
handelt haben, am besten in drei Tagen, was wir nicht ganz schaffen. Aber so misste ich das
anpassen. Wahrend bei einer milden hatte ich wieder mehr Zeit.

Frau Dr. Brockow (LGL): Man muss ganz klar definieren: Was ist das Diagnosealter fiir welche
Krankheit und der Therapie? Ich glaube, das ist fiir alles, was wir hier haben, ganz wichtig. Das
sieht man auch im DGNS-Report. Wir brauchen eindeutige Definitionen fir die Krankheit, fur
die ZielgroBen, die wie hier erfassen, miissen wir den Parameter, den wir erfassen, ganz klar
definieren.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Frau U. vom GKV-SV, bitte.

GKV-SV: Das kann ich nur bestatigen, weil ich es aus den anderen QS-Bereichen kenne, dass
sie es sehr klar definieren, sonst ist alles schwammig. Denn, wenn ich dann 20 Prozent vor-
gebe. Dann heildt es: Was findet die 20 Prozent? Also da bin ich durchaus bei Ihnen. Wir mis-
sen halt nur gucken, was wir definieren kénnen und wie wir es definieren konnen. Ich glaube,
diese Definition ist nicht ganz trivial.

Frau Dr. Brockow (LGL): Das ist dann aber vielleicht auch wirklich etwas fiir einen Qualitats-
zirkel. Also dass man es anpassen kann, dass es auch da besprochen werden kann und gege-
benenfalls angepasst werden kann, weil es halt so schwierig ist und weil es sich eventuell—
(00:50:46 TONSTORUNG)

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Hier gibt es weitere Riickfragen. Zuerst von Frau G. [PatV]
und dann von Herrn Sch. [KBV].

PatV: Meine Frage ware: Gibt es fir alle diese Zielkrankheiten auch Leitlinien? Falls dem so
ware, dann wiirde ich erwarten, dass in den Leitlinien diese Parameter und diese Definitionen
auch schon enthalten sind. Sie hatten ja das Beispiel Hypothyreose genannt, wo es ja auch
eine Leitlinie gibt, was aber die Anzahl dann noch weiter erhéht. Also noch einmal die Frage:
Gibt es fir alle Leitlinien? Wenn ja, sind die Parameter dort denn enthalten? Und verstehe ich
es richtig, dass die Leitlinien vielleicht nicht immer so passend sind fiir das ENS?

Frau Dr. Brockow (LGL): Hypothyreose ist ein sehr gutes Beispiel. Es gibt Leitlinien. Aber die
europdische und die deutsche Leitlinie unterscheiden sich in der Definition zum Beispiel. Das
heiRt, gerade fiir Hypothyreose ist es extrem schwierig, eine eindeutige Falldefinition zu ma-
chen. Fir die meisten Krankheiten gibt es Leitlinien.

PatV: Aber scheinbar nitzt es ja nichts. Denn wenn es Leitlinien gibt, muss ja eigentlich schon
etwas definiert sein. Aber trotzdem: Halt man sich dann an die Leitlinien? Denn wir haben
jetzt festgestellt, eine Definition ist wichtig, aber die wird es ja dann schon in den Leitlinien
geben.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Nein, die gibt es nicht. — In den Leitlinien steht dann drin: Es muss
am nachsten Werktag oder am nachsten Tag, oder am gleichen Tag in die Klinik.

PatV: Nein, ich meine die Parameter auch, die Grenzwerte und so weiter.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Die stehen da nicht drin.

PatV: Die stehen da so nicht drin.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): In den Leitlinien geht es in der Regel eher um die Behandlung. Wie
wird die Behandlung gemacht? Oder welche Parameter habe ich in der Konfirmationsdiagnos-

tik. Die Leitlinie fangt in der Regel nach dem Screening an. Da ist das Screening ein ganz kurzes
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Kapitel, und anschlieBend ist die lange Leitlinie. Und da geht es auch nicht nur um die erste
Diagnostik, sondern da geht es ja Giber lange Zeit auch um die Therapie. Also die Leitlinie hat
einfach einen anderen Schwerpunkt. Das ist nicht falsch, sondern einfach der Schwerpunkt ist
ein anderer.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Dann ist jetzt Herr Sch. [KBV] an der Reihe und Herr F [KBV]
und dann Herr K. [KBV].

KBV: Das ist alles sehr eindrucksvoll und ist auch nachvollziehbar. Ich glaube auch, dass es sehr
verninftig ist, was Sie hier vorstellen, das entspricht der Realitdt von der Kritikbetrachtung
her. Ich sehe allerdings erhebliche Probleme bei der Umsetzung.

Sie haben ja vorher gesagt: Wir haben so etwa 10 000 Player bei der Geschichte in der Peri-
pherie. lhre 1 000 erweitern sich ja um die niedergelassenen Arzte und Hebammen. Da sind
wir bei ungefahr 10 000. Und in so einer Dimension kann man nicht vernilinftig arbeiten. Sie
werden auch nie verniinftige Ergebnisse bekommen.

Das heildt also, wenn man so etwas umsetzen will, dann muss das irgendwo zentralisiert ab-
laufen und gesteuert werden, sonst hat man gar keine Chance. Denn wir haben heute in den
Krankenhiusern, in den Praxen eine komplette Uberlastungssituation bei schwieriger Perso-
nalsituation. Da ist keiner, der sich darum kiimmert. — Das soll auch damit schon beendet sein
von mir.

Wenn man die LOsungsstrategien andenkt fiir so etwas, was ich flir durchaus verntlinftig halte,
dann wird es nur gehen, wenn das sehr stark zentralisiert an irgendeiner Stelle erfolgt. An-
sonsten hat es keine Chance auf Realisierung.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Frau Nennstiel, ich weil3 jetzt nicht, wie weit Sie jetzt mit
Ihrem Vortrag noch weitermachen wollen. — Meine Frage ist: Sind |hre Fragen, Herr K. [KBV/],
Herr F [KBV] direkt jetzt zu dieser Folie hier. Oder sind es eher allgemeine Wortbeitrdage. Dann
wirde ich namlich vorschlagen, bei allgemeinen Wortbeitragen hier jetzt erst einmal das
Ganze zu beenden und danach die Diskussion zu er6ffnen. Wenn es aber unmittelbar dazu ist,
Herr F [KBV], dann haben Sie jetzt das Wort.

KBV: Ich bin am Ende mit der Frage.
Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Okay, dann Herr K. [KBV].

KBV: Meine Frage jetzt genau zum Verfahren jetzt hier. Denn ich hatte gedacht: Wie ist es
jetzt, quatschen wir dazwischen, wenn uns etwas auffallt oder lassen wir den Vortrag erst
einmal zu Ende laufen und stellen dann unsere Fragen?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Der Vortrag ist gleich zu Ende. Ich bin bei der vorletzten Folie. Viel-
leicht mache ich die schnell noch und dann kann ich gerne zuriickspringen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Das ist sehr gut. Vielen Dank dafiir! — Dann machen Sie jetzt
zu Ende.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Gut! — [Anm.: Folie 42] Weitere Vorschlage: Unser Vorschlag ware,
eine eineindeutige Screening-ID einzufiihren. Wie gesagt, die existiert bereits; die ware fur die
Labore abrufbar; die liegt im Moment in Miinster in der Universitat auf dem Server; die kdnnte
auch woanders hingelegt werden. Die Labore haben Screening-IDs. Die missten natirlich aus-
reichend Zeit haben, um das umzuprogrammieren in ihrem System. Aber das ware machbar.

Wir wiirden vorschlagen, die Aufklarung, die Elterninformation zu aktualisieren; das Tracking
der auffalligen Befunde und Folgekarten zu regeln; die verpflichtende Riickmeldung der Diag-
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nose an die Labore aufzunehmen; dann die Definition von Zielparametern und eine standar-
disierte Dokumentation; eine laboriibergreifende Qualitatssicherung der Analytik ware wich-
tig; und Befundmitteilung durch Experten. Ich kenne die ganze Diskussion mit dem Gendiag-
nostikgesetz, mit der Auswahl und der Zustandigkeit der Konfirmationszentren. Dazu vielleicht
noch aus der Praxis:

Wir sind in Bayern das flaichenmaRig grofSte Bundesland, das zweitgréRte hinsichtlich der Ge-
burtenrate. Wir haben fir Stoffwechsel zwei Zentren in Bayern. Und da gibt es keine Schwie-
rigkeiten, wohin. Das eine ist im Norden, das andere ist im Stiden.

Stoffwechselzentren, die wirklich ausgewiesen sind, gibt es auch in NRW nur zwei, maximal
drei. Fir Hypothyreose — die haufigste Krankheit — brauchen wir das Zentrum nur selten. Da
ist es nicht das Thema. Endokrinologische Zentren haben wir auch nicht viel mehr; fir SMA
haben wir zwei; fir SCID haben wir gar keine Kinder.

Also das ist in der Theorie mit der freien Arztwahl und der Zuweisung der Zentren ein Problem.
Es kann bei CF moglicherweise ein Problem sein. Aber fiir die anderen Krankheiten sehe ich
da aus der Praxis kein Problem. — Vielleicht das noch dazu.

Gut, das war es von mir. Und jetzt freue ich mich auf Ihre Fragen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen herzlichen Dank, Frau Nennstiel. Meine erste Bitte ist
natirlich an Sie, dass Sie uns den Vortrag weiterleiten, weil die Darstellung sehr komprimiert
und sehr klar ist und die Vorschlage unmittelbar fir uns nachlesbar sind. Also ware das meine
erste Bitte. — Ansonsten ist jetzt die Diskussion gerne freigegeben.

Ich schiele immer ein bisschen auf die Uhr; habe also die Zeit im Blick. Ich bitte Sie entspre-
chend auch, lhre Redebeitrage kompakt zu halten. Das ist jetzt erst einmal meine Bitte an Sie.
—Ich gebe jetzt an Herrn F. [KBV] ab, der seinen Redebeitrage nach hinten gestellt hat.
— Herr F. [KBV], bitte

KBV: Auch ganz knapp: Einmal schlieRe ich mich Herrn Sch. [KBV] an, was seine Aussage
soeben betrifft.

Ich habe noch eine Frage, Frau Nennstiel, zum Anfang Ihres Vortrages. Da haben Sie sich ja fiir
ein Register ausgesprochen. Wenn Register in der Politik auflaufen, dann bekommen sie alle
Gansehaut, aus vielen Griinden, Datenschutz ist einer. Wie wiirden Sie sich das praktisch vor-
stellen? Also wer soll das Register fiihren? Wenn Sie dazu schon eine Vorstellung hatten, ware
es schon, wenn Sie die uns mitteilen wiirden.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Frau Nennstiel, bitte.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ich denke vom Datenschutz, wenn man das gut macht, ist das alles
regelbar. Es gibt krankheitsspezifische Register. Da sehe ich auch weniger Probleme. Wir kénn-
ten ganz vieles beispielsweise iber die ID machen.

[Anm.: Folie 54] Wenn Sie das hier anschauen — den oberen Teil hatte ich vorher schon gezeigt:
Wenn jetzt das Labor den Befund eingibt, im Zweifel auch von der Folgekarte —immer mit der
ID, nicht mit Personendaten —, das Zentrum die Konfirmationsdiagnose und eventuell auch,
wenn nach ein, zwei Jahren oder nach einem halben Jahr ein Kind kommt, was Uibersehen
worden ist, konnte man das alles liber diese Screening-ID in diese Datenbank eingeben. Und
die konnte dann weiterfliihren in krankheitsspezifische Register, von denen es ja schon eine
ganze Menge gibt, wo aber noch nicht die Vernetzung quasi mit dem Screening stattfindet.

Aber, wie gesagt: Wenn ich die ID im Gelben Heft habe, kann jeder mit der ID arbeiten. Und
ich kénnte das ganze firs Tracking nutzen, indem ich eine zweite Plattform habe, in der die
Personendaten des Kindes und die Adressdaten der Eltern drin sind. Also das kénnte dann flr
alle Bereiche sein; und das miisste ja nur zusammengefiihrt werden, wenn der Befund auffallig
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ist oder eine Wiederholungsuntersuchung nétig ist — da habe ich zwei bis drei Prozent — und
wenn es nicht funktioniert. Das heif3t, das ist weniger als ein Prozent der Kinder, auch wenn
ich die Vollstandigkeit mache, fir die das zusammengefihrt wird.

So etwas geht Uber eine Treuhandstelle. So etwas gibt es auch jetzt, dass das quasi in einem
Rechner zusammengefiihrt wird und der Rechner nachher einen Brief auswirft, und der Brief
geht sofort in die Frankiermaschine und wird losgeschickt. Also das ware hier fiirs Tracking.

Es gibt da heute einfach Mdglichkeiten, auch mit der Digitalisierung, wo man jetzt gucken
muss, was geht. Aber es gibt da aus anderen Bereichen einfach schon Modell, die gehen kon-
nen. Und vom Datenschutz her: Wenn Sie diese ganz Wenigen lber eine Treuhandstelle ma-
chen, was im Moment schon alles moéglich ware, haben Sie da auch kein Problem.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank, Frau Nennstiel. — Herr K. [KBV], bitte.

KBV: Mein Frage schlief8t sich daran an. — Sie hatten ganz am Anfang lhres Vortrages erwahnt,
dass eine Screening-ID in Berlin und Brandenburg schon vergeben wird. Da habe ich mich ge-
fragt: Vom wem wird die vergeben diese Screening-ID und auf welcher Grundlage? Also be-
nutzen die die Krankenversicherungsnummer, um da eine ID zu vergeben, oder wie?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Es gibt eine Firma, die hat die Software fiir die Labore in Berlin, in
Leipzig, ich glaube auch in Dresden und urspriinglich mal in Hessen, programmiert. Die haben
dann eine Screening-ID — das ist eine zufallige zwolfstellig Zahl und nur einmalig erzeugt wird.
Die hat nichts mit der Krankenversicherungsnummer zu tun. Wie gesagt, diese liegt, weil sie
auch fiirs Horscreening zum Teil eingesetzt wurde, auf einem Server in Minster. — Ich bin ganz
bei lhnen, dass es fur das Screening eigentlich eine zentrale Koordinierungsstelle geben
musste, wo so etwas dann angesiedelt sein kdnnte —. Aber die kann man einfach dort abholen
und auch die Aufkleber, die man jetzt auch schon hat, wo man jetzt halt eine andere Scree-
ning-ID drauf hat, dort reingeben.

KBV: Ich habe eine Nachfrage, Frau Nennstiel. Ich habe das nicht verstanden. Vielleicht benut-
zen wir diesen Begriff unterschiedlich. — Wo bekommt diese Firma, von der Sie reden, die In-
formationen her, welche Kinder geboren wurden? Also ist es doch letzten Endes keine wirkli-
che Screening-ID, wo jedes Kind eine eineindeutige Nummer hat.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Die bekommt es erst in dem Moment, wo die im Gelben Heft liegt,
dann wird sie zugeordnet. Also sie haben im Gelben Heft ein Blatt liegen, wo die ganzen Auf-
kleber mit der Screening-ID drin sind; die wird ins Gelbe Heft und auf die Screening-Karte ge-
klebt; im Gelben Heft ist die eingelegt. Und die kann man dann fiir alle weiteren Untersuchun-
gen hernehmen — wieder aufkleben oder einfach abrufen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Und dann natiirlich auch mit personenbezogenen Daten be-
fillen?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Auf der Karte, ja.
Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ganz genau, richtig! — Dann Frau G. [PatV], bitte.

PatV: Meine Frage knlipft auch an die ID an. — Viele Labore machen ja schon mehr als nétig
und sind da doch sehr engagiert. Ich frage mich, warum bisher nur so wenige diese ID nutzen,
die ja scheinbar so einfach zu bekommen ist. Also ich frage mich, welche Art der Uberzeu-
gungsarbeit wir oder man da generell leisten misste, oder wo da vielleicht irgendwelche Hin-
dernisse oder Nachteile sind. Sind es die Kosten? Oder missten die Labore dann komplett die
Software wechseln? Wo sehen Sie da die Hindernisse? Ich frage mich, warum sie noch so sel-
ten genutzt wird.
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Frau Dr. Nennstiel (LGL): Weil die Labore, die schon friiher angefangen haben mit dem Scree-
ning, schon eigene ID hatten und das so im Programm drin ist. Das Umprogrammieren ist das
eine, die Software miisste angepasst werden.

Das zweite ist, dass es beispielsweise in Bayern so ist, dass in der Screening-ID der Einsender
codiert ist und die Laboren sagen, damit haben sie den Einsender sofort parat, wenn ein auf-
falliger Befund ist, weil sie wissen die Nummer 1234 ist der Dr. Y.

Dazu haben wir auch in Leipzig und Berlin nachgefragt. Die haben eine zweiten Aufkleber fir
den Einsender.

PatV: Ich sage mal, die kommt automatisch aus dem System, dass man die Software, wenn
man jetzt fiir alle neu startet, so programmiert, dass das auch mit enthalten ist, ware ja denk-
bar. Dann ist es auch fir alle neu. Ware das machbar?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Vom Programmieren her ware das sicher machbar. Wie es ist vom
Datenschutz, das weiB ich nicht genau, wenn man so bundesweit nimmt.

Und vor allem: Nein, das ist nicht machbar. Aus einem Grund: Weil der Einsender unabhangig
sein muss. Das ist ja unser Problem, dass, wenn ich die Erstkarte von der Geburtsklinik be-
komme und die Zweitkarte vom Padiater, dann darf das ja nicht eine unterschiedliche Num-
mer sein. Das heif3t, Sie dirfen den Einsender da nicht hineinkodieren.

PatV: Aber man kdnnte den Ersteinsender adressieren.— (01:06:31 TONSTORUNG)
Frau Dr. Nennstiel (LGL): Wie sinnvoll es ist, miisste man diskutieren.
Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Gut. — Dann habe ich Herrn K. [KBV] als Nachsten.

KBV: Ich muss da noch mal dranbleiben. Ich habe es immer noch nicht verstanden— (01:06:47
TONSTORUNG) ID auch nicht, was Sie von Berlin und Brandenburg erzihlt haben. Wenn ein
Kind nicht gescreent wird, also kein Labor bekommt irgendetwas, wo bekommt dieses Kind
die Screening-ID her?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Im Moment nirgends.

KBV: Okay. — Also ist es doch keine wirklich jedem Kind zugeordnete eineindeutige Nummer,
sondern nur den Kindern, wo auch etwas im Labor ankommt.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Im Moment, ja. Und da ware eben das Ziel, dass der Einsender die
ID, also die Geburtsklinik oder Hebamme die ID einscannt in diese zentrale Datenbank. Nur
dann hat jedes Kind die, unabhangig vom-

KBV: Frau Nennstiel, mir geht es darum: Wer vergibt die denn dann?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Die misste in den Kliniken dem Gelben Heft beigelegt werden. Jede
Klinik bekommt von ihrem Labor, mit dem es kooperiert, ein Heft, in dem die Screening-IDs
drin sind, Aufkleber mit diesen Screening-IDs. Und die werden auf die Karten geklebt. Und
wenn ich dann eben keine Karte habe, dann kann ich die trotzdem an das Kind vergeben. Ich
kann die auch in das Geburtenbuch eintragen, in die Krankenakte und kann die einscannen.

Frau Dr. Brockow (LGL): Jedes Kind hat ein Gelbes Heft, weil da ja direkt nach der Geburt die
Daten der Ul eingetragen werden missen. Also jedes Kind, was geboren ist, bekommt im
Rahmen der U1 spatestens ein Gelbes Heft zugeordnet. Im Moment passiert das so, dass dabei
dann auch die Screening-ID zugeordnet wird.
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KBV: Ja, aber wer vergibt denn diese ID auf Basis welcher Kriterien? Wenn die ganz deutsch-
landweit fur jedes Kind eineindeutig sein soll, wie macht denn konkret eine Klinik das?

Frau Dr. Brockow (LGL): Das macht eine zentrale Stelle. Wie gesagt, es ist eine zuféllige zwolf-
stellige Nummer. Das reicht — das hatten wir, glaube ich, ausgerechnet — fir die nachsten ein-
hundert Jahre, sozusagen. Und diese Screening-ID wird zufallig erzeugt, dem Gelben Heft bun-
desweit beigelegt und dann wird es dem Kind zugeordnet, sobald es geboren ist.

KBV: Ja, okay. — Das ist aber jetzt noch nicht der Fall. Sondern das ist die Vorstellung, wie es
laufen soll. Oder?

Frau Dr. Brockow (LGL): So lauft es in Berlin und Brandenburg; so lauft es in den meisten ost-
deutschen Landern bisher. Berlin macht es beispielsweise so, dass sie halt das Horscreening
nur mit dieser Nummer Gibermitteln, und die Personendaten werden dann erst liber die Test-
karte zugeordnet.

Es wiirde aber nichts dagegensprechen, dass man eine Verpflichtung von der Geburtsklinik
dazu macht, sobald die Nummer an das Kind vergeben ist, dass man diese Screening-Nummer
an einem idealerweise, zentralen Computer oder einer Datenbank macht, wie Frau Nennstiel
es hier dargestellt hat, sodass man weiR: Okay, diese Screening-Nummer ist vergeben worden;
das ist ein Kind, was geboren worden ist. Denn dann kénnte man sozusagen den Abgleich mit
den Geburtenmeldungen machen. Dann hatte man sogar alle Geburten gemeldet und kénnte
dann ein Tracking auf Vollstandigkeit machen.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon! — Frau U. [GKV-SV], bitte.

GKV-SV: Ich glaube, man muss ja sehen, dass es in Berlin noch eine zusatzliche Regelung in
dem Kinderschutzgesetz gibt. Da ist die ID geregelt. Und ich vermute die haben Regelungen,
wenn jetzt beispielsweise das Kind jetzt nicht Giber das Neugeborenen-Screening oder was
auch immer erfasst wird, dass es bei der ndachsten U-Untersuchung erfasst wird, weil die auch
Uber diese Screening-ID einladen. Also ich denke, auch diese Verpflichtung, dass die Berliner
Kinder im Berliner Labor beispielsweise untersucht werden miissen. Also das sind so beglei-
tende Regelungen, wo man schauen muss, dass es dann funktioniert. Also ich glaube, ein
Selbstlaufer ist es nicht. Aber man muss schauen, was man an Zusatzregelungen braucht.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Da ist ja mal kompakt (LACHT) und sehr, sehr viel. Aber wir
lassen uns trotz der Menge, trotz der Komplexitat natirlich nicht verunsichern. Wir sind ja
schon gut gelibt darin. — Jetzt gucke ich mal gerade auf meinen Spickzettel. * Genau! Also auch
eine Frage von mir:

Sie haben vorhin mehrmals Definitionsprobleme angesprochen. Jetzt sind Sie natirlich die Ex-
pert:innen in lhren Laborworkshops und in Kontakt mit den Laborarzt:innen, hier eine Defini-
tion zu klaren, festzulegen, sodass alle das gleiche verstehen. Gibt es solche Bemiihungen be-
reits?

Frau Dr. Brockow (LGL): Ja, daflir haben wir diese AG Daten gegriindet. Ich habe, glaube ich,
die Auswertung des DGNS-Reports 2018 (ibernommen. Und diese Unterschiede sind ja schon
langer aufgefallen. Das war jetzt der Anlass, dann eine AG Daten zu griinden, in der, glaube
ich, Vertreter aus sechs Laboren beteiligt sind, wo wir uns jetzt fir die Datenerfassung 2021
schon die kumulativen Daten vorgenommen haben. Das heit, wir haben jetzt schon eindeutig
versucht, den Recall zu definieren, wie ich gesagt habe, dass es halt wirklich nur noch die Be-
funde sind, die aufgrund des auffélligen Ergebnisses den Eltern oder dem Einsender mitgeteilt
werden.

Wir haben eine eindeutige Definition fiir die Qualitdtsmangel gemacht, dass wir halt gesagt
haben: Da gehoren die schwankenden IRT-Werte dazu oder gehort zu wenig Material dazu.
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Und wir sind laufend weiter dabei. Also wir treffen uns regelmaRig und versuchen einfach, die
Definitionen, die Uber die unterschiedliche Erfassung bisher aufgefallen sind, dass wir die
moglichst eindeutig machen. Das ist aber sicherlich auch noch ein kontinuierlicher Prozess.

Also wir haben, wie gesagt, bisher noch nicht den pathologischen Befund oder die Erfassung
der Zeit des pathologischen oder auffalligen Befundes definiert. Bei der Konfirmationsdiag-
nostik sind wir auch noch dran. Ich glaube, wir haben jetzt vor einem halben Jahr, drei, vier
Monaten angefangen, zunachst die Erfassung der kumulativen Daten fir 2021 versucht ein-
deutig zu definieren und sind da weiter dran.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Dann habe ich noch eine Folgefrage: Wenn Sie bereits dabei
sind — habe ich mich eben gerade gefragt, weil die Aufforderung ging ja hier auch in die Runde,
auch an den G-BA, hier in diese Expert:innen-Anhorung hinein —, das eine, ich sage jetzt mal,
eine Begriffsdefinition, Legaldefinition sinnvoll waren, die unabhangig von lhnen zu definie-
ren, macht natirlich Gberhaupt keinen Sinn. Denn |hre Definition und unsere Definition muss
ja letztendlich Gbereinstimmen.

Wenn Sie sich aber schon an die Arbeit machen, ist es dann noch sinnvoll oder notwendig,
dass sogenannte Legaldefinitionen in die Richtlinie aufgenommen werden? Denn letztendlich
sind Sie ja mit den Laboren dort in ganz enger Abstimmung. Wenn Sie bereits wissen, alle
gemeinsam wissen, worum es geht, braucht es dann hier noch eine Anpassung der Richtlinie?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ich wiirde sagen, ja. — Es braucht noch zumindest eine gewisse An-
passung, weil die Definitionen in der Richtlinie nicht eindeutig sind, nicht klar sind und die
Richtlinie ja eigentlich das Bindende ist.

Ich denke, wir kbnnen Ihnen mit den Laboren Definitionen liefern. Das Ganze ist auf freiwilliger
Basis. Es lauft im Moment gut. Aber wir wissen nicht, wie es dauerhaft laufen wird. Und wie
gesagt, zumindest die unklaren Definitionen aus der Richtlinie missten geklart werden, weil
es sonst immer wieder auch Labore oder auch Einsender gibt, die sagen, da steht etwas ande-
res in der Richtlinie, als was ihr jetzt sagt.

Also ich denke, das eine ersetzt nicht das andere. Wichtig ist, dass es zusammenpasst. Und wir
machen lhnen gerne Vorschlage und stimmen die ab.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank! — Jetzt gucke ich gerade auf die Rednerliste. Ich
bin mir nicht sicher, wen ich verpasst habe. Habe ich Frau G. [PatV] verpasst?

PatV: Genau, ich habe mich gemeldet. — Es wéare auch zu lhrer Frage dann noch einmal eine
anschlielende Frage: Wirden Sie uns die unklaren Definitionen in der Richtlinie dann zukom-
men lassen, damit wir eben genau wissen, was da angepackt werden muss? Das ist die erste
Frage.

Die zweite Frage betrifft dieses Beispiel Hypothyreose, wo es um diese Friihabnahme kleiner
36 Stunden geht, wo man ja wirklich ganz extreme Unterschiede bei den Laboren gesehen hat:
Verstehe ich das richtig, dass sich diese extreme Problematik mit Ihren derzeitigen Bemuihun-
gen in dieser Daten-AG dann weitestgehend entspannt? Obwohl es freiwillig ist, rechnen Sie
damit, dass sich diese extremen Unterschiede dann nicht mehr so zeigen werden?

Frau Dr. Brockow (LGL): Wir hoffen, dass das jetzt flir 2021 durch die eindeutigere Definition
des Recalls, dass man sagt, Wiederholungsuntersuchungen auch mit einem auffalligen Wert,
die routinemaRig kontrolliert werden, zdhlen wir nicht als Recall, sollte sich das mehr anpas-
sen. Wie gesagt, wir haben das so besprochen und weitergegeben. Die Ergebnisse von 2021
habe ich noch nicht. Also ob sich das dann wirklich auch so umsetzt, aber wir vermuten ja.
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Man hat ja in der Folie von Frau Nennstiel gesehen, dass die dunkelblauen, sprich die Recalls
bei Hypothyreose, die zeitgerecht, also nach 36 Stunden, nach 32 Schwangerschaftswochen
abgenommen worden sind, dass sich das nicht gro8 unterscheidet zwischen den Laboren.

PatV: Was ist der Grund, warum bei der Zweitkartenabnahme kein Grund mehr erfragt wird?
Eigentlich dachte ich, das wiirde helfen, wenn man den Grund fiir die angeforderte und durch-
geflihrte Zweit-Screening-Untersuchung kennt. Aber das wird ja seit 2018 nicht mehr erfasst.

Frau Dr. Brockow (LGL): Das wird jetzt wieder erfasst. Es ist wirklich nur 2018/19 nicht erfasst
worden, weil es eine extrem schwierige Auswertung ist, weil es natirlich ein Kind gibt, was
sowohl einen Recall als auch friihgeboren ist und auch eine Frihabnahme ist. Deshalb erfas-
sen wir das in 2021 wieder. Es wird aber ganz klar unterschieden, dass wir einmal den Recall
erfassen nach dieser eindeutigen Definition und dann halt, wie viele vor der 32. Woche, vor
36 Stunden, wegen Qualitat, wegen sonstigem abgenommen, angefordert und auch einge-
gangen sind. Aber auch da muss man sagen: Es ist ja beides moglich fiir ein Kind. Ein Kind kann
frihgeboren sein und eine Frithabnahme. Das heiRt, wir haben uns auch da bemiht, das ein-
deutiger abzufragen und zu erfassen.

PatV: Super, vielen Dank!
Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Herr K. {KBV], bitte.

KBV: Frau Nennstiel, Sie hatten sich ja gewiinscht, dass sozusagen Zielparameter definiert
werden, die dann erflllt sein missen und dass die Nichterfiillung dann auch Konsequenzen
hatte. Dazu folgende Fragen: Erstens, wie weit sollen denn diese Konsequenzen gehen, also
bis zum Entzug der Genehmigung, diese Laborleistung zu erbringen?

Zweitens, was stellen Sie sich vor, wer diese Konsequenzen ziehen soll? Welche Instanz soll
denn dafiir zustandig sein?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Also es geht zum einen um die Labore, und es geht auch um die
Behandlungszentren und die Abnahme.

Also ich denke, erst einmal ware es eine Ermahnung, wie das so ist. Beispielsweise bei den
Ringversuchen, die in der Rili-BAK sind, wenn sie die nicht erfiillen, dann muss meines Erach-
tens das wiederholt und angepasst werden, dann bekommen sie eine Ermahnung. Und wenn
das nicht funktioniert, dann geht es an die KV.

Ich sehe auch im Moment, dass es Labore gibt, wenn die wissen, sie missen sich daran anpas-
sen, dass sie das nicht machen. Ich sehe die ganz harte Konsequenz im Moment nicht als not-
wendig. Aber ich sehe als notwendig, dass die Labore wissen, sie miissen etwas dndern, wenn
das nicht entsprechend erreicht wird.

KBV: Ich muss noch einmal nachfragen, Frau Nennstiel. — Letzten Endes ist der G-BA ja norm-
setzende Organ. Wenn Sie sich wiinschen, dass irgendwo etwas hineingeschrieben wird, dann
entsteht ja ein Parameter, der erfiillt werden muss, und es sollen noch Konsequenzen reinge-
schrieben werden, dann missen Sie ja schon sagen: Okay, im Zweifel wird so einem Labor
auch die Genehmigung entzogen. Also es muss ja irgendetwas stehen, was daraus folgen soll.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ja. — Also unsere Vorstellung war primar, dass es Qualitatszirkel gibt
mit dem Benchmarking, wo die Labore darauf hingewiesen werden: Hoppla, deine Recallrate
passt so nicht, und du musst die anpassen.

Letztendlich: Wahrscheinlich muss man bis zum Zulassungsentzug gehen. Aber ist das meine
Baustelle, Herr K. [KBV]?
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KBV: Natiirlich! Sie erheben ja diese Forderung. Deswegen frage ich nach. Ich meine, man
kann natiirlich sagen: Wir wiinschen uns das, und es soll Konsequenzen haben. Aber irgendwo
muss man sich auch (iberlegen, was denn das fiir welche sein sollen. Und wer soll die dann
bitte vollstrecken?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Sie haben ja auch die 50 000 Proben beispielsweise in der Richtlinie
stehen. Ich glaube, wenn das in der Richtlinie steht, dass das zu machen ist, dann ist es in
Deutschland so, dass das in der Regel auch passiert.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Frei nach dem Motto, allein die Androhung hilft. — Ich habe
Frau U. [GKV-SV] und danach Frau G. [PatV] in der Rednerliste.

GKV-SV: Ich habe eine Frage: In lhrer Tabelle, die Sie uns mit den Antworten geschickt haben,
taucht der Begriff Expertenpapier auf. Gehe ich davon aus, das, was Sie jetzt derzeit erstellen,
diese Definitionen und so etwas, ist so etwas Ahnliches wie dieses Expertenpapier, was Sie
hier praktisch erwdhnen, oder?

Ich sage es jetzt einmal ganz ehrlich: Ich kann Herrn K. [KBV] verstehen mit den Konsequenzen.
Aber ich muss auch sagen, da sind auch ein paar Sachen drin, wo man die Auffélligkeiten sieht,
die man sehr einfach auch beheben kann.

Ich sage jetzt mal: Wenn ich das AGS anschaue mit diesen hohen falsch positiven Befunden,
dann muss man halt einfach die Second-Tier-Verfahren regeln. Dann misste das eigentlich
sich normalisieren. Ich glaube, man muss schauen, wo jetzt wirklich ein grob fahrlassiges
Nichteinhalten an Vorgaben und ein echter Qualitatsmangel da ist, der dann auch Auswirkun-
gen hat. Und wo kann man das mit gewissen, ich sage jetzt mal, Mallnahmen regeln.

Und eines muss man auch sagen: Ich finde allein, dass es diese Berichte gibt und alles sehr
transparent ist, ist das schon ein enormer Schritt. Auch der Austausch bei den DGNS-Tagungen
—also was ich erlebt habe — ist sehr konstruktiv. Ich personlich sehe jetzt keine dramatischen
QS-Probleme. Aber ich denke, man muss sich das natiirlich anschauen und auch wahrnehmen,
was in den Berichten steht.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Das hat jetzt erst einmal keine Frage zur Folge?

GKV-SV: Die Frage ist: Ich habe schon verstanden, dass wir uns irgendwie verstandigen sollen.
Dass ich jetzt nicht die einzelnen Definitionen in die Richtlinie aufnehmen kann, verstehe ich.
Aber vielleicht kann man einen verbindlichen Hinweis machen, wo das geregelt ist, beispiels-
weise so ein Expertenpapier oder irgend so etwas.

Also ich glaube — und das ist so meine Uberlegung —, wir kénnen nicht Details in der Richtlinie
regeln, aber wir kdnnen schauen, dass wir Prozesse regeln, wo dann steht: In der Gruppe wird
das erarbeitet. Es muss Qualitatszirkel geben, die dann so ein Expertenpapier erstellen. Das
wadre jetzt etwas, wo ich sage, dass man das gegebenenfalls in der Richtlinie aufnehmen
kdonnte. Also das ist meine Idee, alles mal in die Tlte gesprochen.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Genauso ist es auch gemeint und dabei einfach die Definitionen, die
im Moment unklar sind, klaren.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Gut. — Dann Frau G. [PatV/].

PatV: Jetzt muss ich leider ein bisschen Wasser in den Wein gielRen. — Frau Nennstiel, Sie hat-
ten ja diese 50 000 Proben erwahnt. Jetzt sind es natirlich eine Handvoll, also fiinf Labore, die
das ja auch noch nie erfiillt haben, was ja auch akzeptiert ist, was jedes Jahr in dem Bericht so
steht und ja keinerlei Konsequenzen und Auswirkungen hat. Ich habe mir das mal ganz detail-
liert angeschaut.
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Es sind nicht die Labore, die per se irgendwie schlechtere Daten liefern. Eines der Labore hat
sogar ein Second-Tier-Verfahren. Also ich dachte: Okay, die kleineren Labore sind vielleicht
einfach nicht so gut. Aber das kann man ja tatsachlich gar nicht so sagen. Insofern haben sie
sicherlich alle ihre Berechtigung. Aber wir sehen hier schon seit Jahren, dass da vorgeschrie-
ben Werte in der Richtlinie nicht erreicht werden.

Wenn man es jetzt auf einem Expertenpapier schreibt, und es steht schon in der Richtlinie
—ich weil nicht — das ist halt so die Frage: Was muss vielleicht wirklich aus der Richtlinie raus,
weil es vielleicht einfach nicht so sinnvoll ist? Und was miisste vielleicht auch in die Rili-BAK
rein, damit man das Uber Ringversuche dann noch einmal ganz anders thematisiert und plat-
ziert? — Die Rili-BAK wire auch noch so etwas. Da haben Sie ja gesagt, da miisste noch ein
bisschen mehr rein, dass man das vielleicht irgendwie auch noch einmal aufnimmt.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ja, also zur Rili-BAK: Ich denke, da wire es besser, wenn sich dazu
jemand von den Laborirzten noch genauer duRert. Wie gesagt, die Dinge, die in der Rili-BAK
sind, die sind sehr gut geregelt.

Und ich denke, wenn man gar keine Zielparameter vorgibt — noch einmal zur Herrn K. [KBV]
vorher —, ist es immer schlechter, als wenn ich welche vorgebe, deren Zielerreichung es ist.
Und wenn ich nachher ein Problem habe mit dem Gericht, und ich habe eine Leitlinie oder ich
habe eine Richtlinie, die als Goldstandard gilt, wo eine Zielgré3e drin ist, dann habe ich ja auch
ein ganz anderes Problem, als wenn diese Zielgrof3e nirgends definiert ist, ohne dass ich jetzt
gleich eine Zulassung entziehen muss.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Herr K. [KBV/].

KBV: Ich wollte ja auch nur ein bisschen provozieren, weil Sie das gefordert haben. — Also zu
Frau U. [GKV-SV]: Ich habe auch so eine Idee, das liefe aber so ein bisschen auf so dynamische
Verweise hinaus, die der G-BA ja nicht so gerne hat. Nicht wahr?

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Na ja, auch der G-BA kann ja moderner werden (LACHT). Ein
Schritt nach dem anderen. — Frau U. [GKV-SV].

GKV-SV: Die Rechtsabteilung ist durchaus flexibel. Ich denke, wir missen ein bisschen auslo-
ten, was geht.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Wenn ich die Rechtsabteilung richtig verstehe, dann fihlen
die sich im Moment gerade maximal gefordert. (LACHT)

So, mein Blick auf die Rednerliste: Ich sehe keine weiteren Fragen. — Es war ja jetzt sehr um-
fangreich. Ich denke, der Vortrag, Frau Nennstiel, Frau Brockow — erst einmal vielen herzlichen
Dank — war sehr inhaltsreich, sehr detailliert, viele Vorschlage dabei, viele Zahlen dabei. Also
wir haben hier von Ihnen heute maximal Wissen erhalten. Vielen Dank dafiir!

Ich schaue noch einmal in die Runde. — Frau Nennstiel, sind Sie so freundlich und beenden die
Freigabe? Dann kann ich ndamlich wirklich in die Runde schauen. Vielen Dank dafir!

Jetzt noch eine Frage an alle Beteiligten: Gibt es hierzu noch Fragen zu den Antworten, die wir
erhalten haben? — Herr V. [GKV-SV].

GKV-SV: Ich habe indirekt zu der ganzen Problematik eine Frage, die bisher in der Diskussion
noch nicht so angesprochen wurde. Und zwar geht es mir darum, dass bei den Auswertungen,
bei der Qualitatssicherung hinsichtlich des Zeitaufwands auch darauf hingewiesen wurde von
Frau Nennstiel, dass es sinnvoll ware, zu unterscheiden, ob es sich um einen dringenden
Krankheitsverdacht handelt oder ob es sich um unauffillige Befunde handelt, die ja wirklich
nachrangig dann zu bearbeiten sind.
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Da ergibt sich fiir mich natiirlich die Frage: Kann man denn zum jetzigen Zeitpunkt, gerade bei
den Erkrankungen, wo es darauf ankommt — also nicht wie CF —, sondern eben die Masse der
anderen betroffenen Erkrankungen, schon ganz genau unterscheiden zwischen einem drin-
genden Krankheitsverdacht und einem auffalligen oder grenzwertigen Befund gegeniiber den
unauffalligen Befunden? Oder ist das auch etwas, was man dann noch definieren musste?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ich denke, das ist gut unterscheidbar. Sie haben ja einen Cut-off. Und
wenn die Parameter beispielsweise knapp liber dem Cut-off liegen, ist es meistens grenzwer-
tig. Flirs SCID haben sie es ja ganz klar definiert. Da haben wir die Urgent.

Ich denke, wenn das so in der Richtlinie steht ,,grenzwertig” und , dringender Krankheitsver-
dacht”, dann kdnnten —*

Vielleicht fange ich noch einmal anders an. —In der Praxis ist es so: Es gibt Befunde, die be-
kommt der Laborarzt auf dem Tisch, greift zum Telefonhérer, ruft den Einsender an oder das
Zentrum — je nachdem, wie das geregelt ist — und guckt, dass die Eltern ganz schnell in ein
Zentrum kommen. Das sind die einen.

Und dann gibt es andere, da sagt man: Das wird vermutlich etwas sein. Aber vielleicht ist es
auch nichts. Dann sagt er: Ich brauche eine zweite Testkarte — auch die sollte schnell kommen.
Aber da wird zunachst noch einmal die zweite Testkarte angefordert. Und das hat jedes Labor
flr sich definiert.

Das heilst, wenn Sie sagen als Definition ,einen hochgradigen Krankheitsverdacht”, bei dem
sofort eine Konfirmationsdiagnostik notig ist und das andere ist ein grenzwertiger oder leicht
auffalliger Befund, bei dem zunachst eine zweite Testkarte angefordert wird, dann hat man
die Unterscheidung eigentlich ganz gut. Also so wiirde ich das unterscheiden und nicht an
irgendwelchen Werten, die sich méglicherweise mit dem nachsten Kit [Anm. GF: Detektionskit
fiir die Diagnostik] wieder geandert haben.

GKV-SV: Danke!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Vielen Dank dafiir! — Zuerst Frau A. [DKG] und dann Frau U.
[GKV-SV].

DKG: Vielen Dank fiir die Darstellung! — Ich habe fiir mich so ein bisschen mitgenommen, dass
wir in der Richtlinie womoglich durch klare Definitionen einfach Dinge festlegen, die es im
Nachhinein dann auch leichter machen, diese Daten wirklich zu vergleichen um herauszufin-
den: Haben wir an der Stelle ein Problem oder ist es vielleicht nur die unterschiedliche Inter-
pretation der Begriffe?

Wir haben natirlich auch immer nicht unendlich viel Platz — sagen wir es mal so —, Dinge zu
definieren. Aber wir haben ja auch Tragende Griinde. Das ist auf alle Falle ein Punkt, den ich
jetzt mitgenommen habe, der mir vorher noch nicht so bewusst war. Vielleicht ist damit auch
schon einiges geklart, dass wir den einen oder anderen weiteren Parameter mit aufnehmen.
Da wollen wir uns auch nicht versperren. Aber natiirlich kdnnen wir auch nicht bis ins letzte
Detail hier genaue Vorgaben machen. Natirlich muss auch irgendwie klar sein, welche Folge
das hat, was Herr K. [KBV] auch schon angesprochen hatte.

Aber auf alle Falle, dass wir mit den Begrifflichkeiten sehr vorsichtig sein miissen und die dann
eventuell auch in den Tragenden Griinden so spezifizieren missen, das nehme ich auf alle
Falle mit. — Vielen Dank!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke Frau A. [DKG]. Guter Tipp: Tragende Griinde! — Jetzt
Frau U. [GKV-5V] und danach Frau G. [PatV].
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GKV-SV: Ich habe noch einmal eine Frage zu diesem dringenden Krankheitsverdacht: Da ha-
ben Sie, Frau Nennstiel, gerade gesagt, dass das laborspezifisch ist. Also das ware jetzt nichts,
was beispielsweise die QS-Gruppe machen wirde, weil das laborspezifisch ist aufgrund der
vermutlich unterschiedlichen Laborverfahren, die die verwenden und da haben die eigene De-
finitionen. Das ware auch so fur die Regelung, wo man sagt: Da muss ein Labor, ich sage jetzt
mal, wie so eine Art QS-Management haben, wo ja dann solche Sachen definiert sind, oder ob
das jetzt Gegenstand von so einen Expertenpapier ware.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ich denke, das lauft gut in den Laboren. Insofern wiirde ich da sagen:
Da muss das Labor fiir sich eine QS-Regelung, eine SOP haben, wie das laufen soll. — Oder
Inken [Frau Dr. Brockow], wie ist deine Erfahrung dazu?

Frau Dr. Brockow (LGL): Ich glaube, wie gesagt, wir nennen das immer ,heiler Befund“ und
Kontrollkarte. Ich glaube, da hat jedes Screeninglabor eine SOP, was bei ihnen ein ,heiller
Befund” ist, der sofort telefonisch mitgeteilt wird, sobald er auf dem Tisch ist und was eine
Kontrollkarte ist. Also das hadngt sicherlich ein bisschen von den Methoden ab. Insofern ist da,
glaube ich, jetzt nicht unbedingt ein Expertenpapier notwendig. Sondern, wie gesagt, das be-
zog sich vor allem jetzt auch auf die Richtlinie, wo einfach das nicht unterschieden wird bezie-
hungsweise da einfach unterschiedliche Sachen auch in verschiedenen Paragraphen stehen.
Ich glaube, wenn das schon mal vereinheitlicht ware und wirklich da auch eine eindeutige
Definition ware, ware das sinnvoll, oder auch Recall. Aber ich glaube jetzt gerade: Was ist ein
dringender Krankheitsverdacht? Da haben die Labore ihre SOPs und das funktioniert auch gut.
Also ich glaube, das ist kein Problem.

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Danke schon! — Frau G. [PatV], bitte.

PatV: Bei vielen der Problematiken haben Sie jetzt in Ihrer Prasentation schon aufgezeigt, wo-
ran es liegt, also beispielsweise die vielbesprochene Definition, aber auch das Thema Versand,
dass manche Kliniken sammeln oder am Wochenende nicht versenden.

Aber Sie hatten eine Folie, wo wirklich draufstand, dass 20 Prozent der angeforderten Kon-
trollkarten nicht eingehen. Und Sie wissen nicht, warum. Und das scheint mir eine sehr, sehr
hohe Zahl. Da wiirde ich gerne noch einmal eine Frage stellen, weil ein Problem kann erst
angegangen werden, wenn das Problem bekannt ist. Also was haben Sie da fiir Ideen und An-
nahmen dazu?

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Sicherlich einer der Griinde ist die fehlende Zuordnung — bei einem
kleinen Teil wahrscheinlich. Da habe ich den Vorschlag, dass die Labore ein Tracking da durch-
fiihren missen, und dass dieses Tracking dann auch bezahlt wird.

Frau Dr. Brockow (LGL): Das andere ist: Wir wissen beispielsweise von einem Labor, dass die
nur die Folgekarten erfassen konnen, die bei ihnen wieder im Labor eingehen. Das ist dann
ein datenschutzrelevantes Problem. Offiziell darf das Labor ja nicht in anderen Laboren nach-
fragen, weil ja nur der Einsender die Ergebnisse haben darf.

Also Labore, die untereinander praktisch fragen, was ja auch sinnvoll ist, wenn man einen
Krankheitsverdacht hat, ist es vielleicht bei dir abgeklart, es geht ja um das Wohl des Kindes,
die kdnnen dann auch tGberhaupt einen sehr hohen Abgleich erreichen. Oder wie wir hier als
Trackingzentrum konnen das natiirlich auch erkennen, wenn es in einem anderen Labor ist.

Ein Labor, was nur ihre eigenen Karten erfasst, hat dann vielleicht auch wirklich nur 70 Prozent
erfasst. Man braucht unbedingt ein Tracking — wie auch immer — entweder durch das Labor
oder noch besser Uber eine Uibergreifende Stelle, wie wir das hier in Bayern machen, damit
man das auch laboriibergreifend erfassen kann, oder die Moglichkeit der Labore, eventuell
auch Uber eine zentrale Datenbank zu schauen — das ware auch wieder tber die ID moglich,
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ohne Personendaten —, ob diese Karte in einem anderen Labor eingegangen ist und kann dann
da das Tracking machen.

Wie gesagt: Im Moment weild man mit den unterschiedlichen Screening-IDs teilweise wirklich
nicht, in welchem Labor man Uberhaupt nachfragen soll, in Nordrhein-Westfalen, wenn da
verschiedene Labore sein kdnnen, wo eine Folgekarte eingegangen sein kdnnte. Also wir brau-
chen Tracking; wir brauchen eine eindeutige Zuordnung.

PatV: Was ich jetzt aber meinte, ist: Es ist also nicht wirklich so, dass 20 Prozent der Kontroll-
karten nicht eingehen. Sondern es ist vielleicht eigentlich nur ein kleiner Teil. Sie wissen es
halt nur nicht, weil man nicht Uberall nachfragen kann. Aber der Anteil liegt wahrscheinlich
Uberhaupt nicht bei 20 Prozent, sondern wird wesentlich kleiner sein.

Frau Dr. Brockow (LGL): Man muss wirklich sagen: Wir wissen es nicht. Also wir hier in Bayern
haben, glaube ich, 99 Prozent. Wir kénnen das nachvollziehen, wir kdnnen das tracken. Bei
den anderen Laboren kénnen Sie es in der DGNS teilweise nicht angeben. Sie haben recht, ich
hoffe oder wir glauben auch, dass es ein deutlich kleinerer Anteil ist, gerade bei auffalligen
Befunden, also bei Recalls, denken wir, dass es ein sehr geringer Anteil ist. Aber sauber doku-
mentiert ist es bisher nicht.

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Wir mussten in Bayern bei 16 Prozent der Proben ein Tracking durch-
fuhren, obwohl wir alles haben.

Frau Dr. Brockow (LGL): Und dann kommen sie. Also wir brauchen dringend dieses Tracking.
Tracking ist ein ganz wichtiges Qualitatskriterium. Wir brauchen ein Tracking, was auch finan-
ziert und organisiert wird, auch datenschutzrechtlich organisiert wird. Das ist wirklich eine der
ganz dringenden Forderungen fiir die Qualitatssicherung. Wir brauchen ein Tracking fir die
Folgekarten, flr die Konfirmationsdiagnostik. Wir brauchen die Ergebnisse der Konfirmations-
diagnostik, dass die verpflichtend gemeldet werden miissen an die Labore, denn das sind ganz
essentielle Parameter, die wir im Moment teilweise nicht haben oder nur sehr mithsam be-
kommen. Wenn das beispielsweise einfach eine Verpflichtung wére, dass die Riickmeldung
der Konfirmationsdiagnostik an die Labore erfolgt, ware wirklich ein riesiges Stiick gewonnen
fir eine bessere Qualitatssicherung.

PatV: Vielen Dank! — Sie hatten ja auch gesagt, dass Sie bei den grenzwertig Auffalligen auch
schon vorschlagen wiirden, da gar keine Zweitkarte mehr zu machen, sondern die direkt ins
Zentrum zu schicken.

Frau Dr. Brockow (LGL): Bei den Hochauffalligen, nicht bei den Grenzwertigen, sondern genau
andersherum. Also bei denen, wo ein dringender Krankheitsverdacht ist, die sollen sofort ins
Zentrum.

PatV: Und das wird aber noch nicht gemacht? Im Moment wird das noch nicht gemacht?

Frau Dr. Brockow (LGL): Doch! Ja, nach der Richtlinie muss man eine zweite Testkarte abneh-
men, auler bei SMA und ich glaube, bei Sichelzellkrankheit. Das ist so in der Richtlinie festge-
schrieben bisher. Oft nimmt dann auch das Zentrum eine zweite Testkarte ab. Und ein Kind
mit einem hochdringenden Krankheitsverdacht wird in der Regel auch sofort an ein Zentrum
geschickt. Das funktioniert in Deutschland. Aber das ist auch eine Regelung, die in der Richtli-
nie nicht eindeutig oder nicht gut definiert ist.

PatV: Danke!

Frau Dr. Thomas (Moderatorin): Ist das aufregend hier — Mensch, Mensch, Mensch! (LACHT)
Oh Gott!
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Erst einmal ein dickes Dankeschon! Also so eine produktive Expertinnen-Anhorung hatte ich
schon lange nicht mehr gehabt. (LACHT) — Vielen, vielen Dank dafiir!

Ich denke mal, wir sind jetzt langsam am Ende. Auch der Blick auf die Uhr verrat mir, dass wir
am Ende sind, weil wir auch noch heute einen straffen Zeitplan haben. Ich danke recht herzlich
Frau Brockow, Frau Nennstiel fir die sehr, sehr umfangreiche gute Darstellung, fiir lhre Rede-
beitrage, fur lhren Mut unsere Fragen zu beantworten —das ist ja auch nicht immer so einfach.

Und ich danke allen Teilnehmenden hier, dass Sie so intensiv und gut mitgemacht haben, dass
Sie ausgefragt, ausgequetscht haben und dass Sie nicht lockergelassen haben. Ich danke Ihnen
sehr dafiir und verabschiede jetzt erst einmal Frau Brockow und Frau Nennstiel. — Auf Wie-
dersehen! Tschiiss!

Frau Dr. Nennstiel (LGL): Ich danke Ihnen und auf Wiederschauen!

Frau Dr. Brockow (LGL): Vielen Dank! Tschiiss!

Schluss der Anhorung: 12:32 Uhr
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Ala
ASD
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BCAA
BIO
CACT
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CE
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CPT-I
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C3

ca
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C5-DC
C8
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C14
Cl4:1
Cl14:2
C16-OH
C16:1-OH
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DELFIA
FIA
FIA-MS
FI-TMS
GA I
GALT
HPA
HPLC
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k. A.
LCHAD

Adrenogenitales Syndrom (CAH)

Alanin

Androstendion

Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften e.V.
branched chain amino acid / Verzweigtkettige Aminosduren
Biotinidasemangel

Carnitin-Acylcarnitin-Translokase (CACT)-Mangel
Congenital adrenal hyperplasia (AGS)
Kapillarelektrophorese / capillary electrophoresis
Hypothyreose

Carnitin-Palmitoyl-Transferase-lI-Mangel
Carnitin-Palmitoyl-Transferase-lI-Mangel

Propionylcarnitin

Butyryl-Carnitin (Isobutyryl-Carnitin)

Isovalerylcarnitin

Glutarylcarnitin

Octanoyl-Carnitin

Decanoyl-Carnitin

Dodecanoyl-Carnitin

Tetradecanoyl-Carnitin

Tetradecenoylcarnitin-Carnitin

Tetradecadienoyl-Carnitin

3-Hydroxypalmitoyl-Carnitin

3-Hydroxypalmitoleyl-Carnitin
3-Hydroxyoctadecenoyl-Carnitin

dissociation-enhanced lanthanide fluorescence immunoassay
Fluoroimmunoassays

Flow injection analysis-mass spectrometry

Flow injection Tandemmassenspektrometrie

Glutarazidurie Typ |

Klassische Galaktosamie (Galactose-1-Phosphat Uridyltransferase Mangel)
Hyperphenylalanindmie
Hochleistungsflissigkeitschromatographie
Isovalerianazidamie

keine Angabe

Long-Chain-3-OH-Acyl-CoA-Dehydrogenase
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LC-TMS Flussigkeitschromatographie-Tandemmassenspektrometrie (Liquid
Chromatography tandem mass spectrometry)

MCAD Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel

MHP Milde Hyperphenylalanindmie

MSUD Ahornsirupkrankheit

NPV negativ pradiktiver Wert

PCR Polymerase Chain Reaction

Phe Phenylalanin

PKU Phenylketonurie

PPV positiv pradiktiver Wert

RIA Radioimmunoassays

RL Richtlinie

SA Succinylaceton

SCD Sichelzellkrankheit

SCID Schwere kombinierte Immundefekte
SMA 5g-assoziierte spinale Muskelatrophie
TMS Tandemmassenspektrometrie

TREC T-cell receptor excision circles

TSH Thyreoidea-stimulierendes Hormon
Tyr Tyrosin

TYRI Tyrosinamie Typ |

UPLC Ultra-performance liquid chromatography

VLCAD Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase
11-Deox  11-Deoxcortisol

21-Deox 21-Deoxycortisol

17-OHP 17-a-Hydroxyprogesteron

™ Anstieg
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1 Sachverhalt

Der G-BA prift derzeit die Kinder-RL aufgrund aktualisierter Anforderungen an die
Durchfiihrung genetischer Reihenuntersuchungen gemadll § 23 Absatz 2 Nummer 6
Gendiagnostikgesetz: Erweitertes Neugeborenen-Screening und Mukoviszidose-Screening.

Die AG Kinder bittet um eine systematische Literaturrecherche mit dem Ziel 2nd-tier
Verfahren in Hinblick auf die 16 Zielerkrankungen des erweiterten Neugeborenen-Screenings
zu identifizieren.
Die relevante Literatur soll nach folgenden Kriterien ausgewertet werden:

e Wie hoch ist die Sensitivitat der eingesetzten Verfahren?

e Werden falsch-negative Befunde generiert?

e Kann die falsch-positiv Rate und damit die Recallrate gesenkt werden?

o Wie hoch ist der zeitliche Aufwand?

e Welche Gerate werden verwendet (z. B. TMS)?

e Wenn moglich: Wie hoch sind die Kosten fir den Einsatz der 2nd-tier Verfahren?

2 Methodisches Vorgehen

2.1 Literaturrecherche

Es wurde eine systematische Literaturrecherche ohne Einschrankungen auf Publikations- oder
Studientyp zu zuvor genannter Fragestellung durchgefiihrt und nach PRISMA-S dokumentiert
[A]. Die Recherchestrategie wurde vor der Ausfiihrung anhand der PRESS-Checkliste
begutachtet [B]. Folgende Datenbanken wurden ohne Sprachrestriktion dafiir durchsucht: The
Cochrane Library (Cochrane Database of Systematic Reviews, Health Technology Assessment
Database), PubMed. Ergdnzend fand eine freie Internetsuche (https://www.ecosia.org/) mit
englischen und deutschen Suchbegriffen statt, unter Verwendung des privaten Modus. Der
Suchzeitraum wurde nicht eingeschrankt und die Recherche am 03.06.2022 abgeschlossen.
Mit Hilfe von EndNote wurden Dubletten identifiziert und entfernt. Die Recherche ergab
insgesamt 1 448 Referenzen.

Zusatzlich wurden 6 Referenzen als sonstige identifizierte Literatur aufgenommen.
Die detaillierte Darstellung der Recherchestrategie ist am Ende der Stellungnahme aufgefihrt.

Die Recherche ergab eine Gesamtmenge von 1 454 Referenzen.
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2.2 Auswahl der Fundstellen

Die durch die Recherche ermittelten Treffer wurden einem zweistufigen Auswahlprozess
(Screening) unterzogen. Im 1. Screening erfolgte eine Priifung nach Titel und Abstract. Die
hierbei eingeschlossenen 135 Treffer wurden im Volltext auf ihre Relevanz fiir die vorliegende
Fragestellung geprift (2.Screening). Insgesamt konnten 22 Referenzen in die vorliegende
Stellungnahme aufgenommen werden. In Tabelle 1 sind die im 1. und 2. Screening
verwendeten Ausschlusskriterien dargestellt.

Tabelle 1: Ausschlussgriinde

Abk. |Bezeichnung Operationalisierung bzw. Prazisierung

a0l Population Kein Neugeborenen-Screening, Erkrankung nicht im erweiterten
Neugeborenen-Screening

a2 Intervention / Kontrolle |Kein 2nd tier-Verfahren

a3 Methodik LL oder systematischer Review mit methodischen Mangeln, z. B.

e keine systematische Suche
e keine Qualitatsbewertung der eingeschlossenen Studien

o fehlende Verkniipfung zwischen LL und zugrundeliegender
Evidenz

a4 Andere Griinde Nicht auftragsrelevant

e Versorgungskontext nicht ibertragbar

e Abweichende Fragestellung (Atiologie, Diagnostik,
Epidemiologie)

Formale Kriterien

e veraltete Version, Dublette, Volltext nicht beschaffbar,
Konsultationsfassungen von Leitlinien, Sprache
(zurlickgestellt)

Publikationstyp
e Letter, Abstract, Poster, Comment, Volltext nicht verfligbar

Abweichendes Studiendesign

e Tierstudie, praklinische Studie, ggf. gesundheitsékonomische
Evaluation, Dosis-Findungsstudie, Primarstudie,
Einzelfallbericht
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3 Ergebnisse

Im Rahmen des erweiterten Neugeborenen-Screenings wird auf 16 Zielerkrankungen
gescrennt. Eine Tabelle mit einer Ubersicht dieser Zielerkrankungen, die verwendeten
Nachweismethoden und die Befunde aus dem Screeninglabor finde sich im Anhang.

Bei einigen dieser Erkrankungen kann es bei der Untersuchung der Trockenblutkarten zu
Stérungen, z. B. durch andere Stoffwechselprodukte, kommen: daraus kénnen falsch positive
Ergebnisse resultieren, die u. a. zu erhéhten Recall-Raten, einer weiteren Blutabnahme und
zu einer unnotigen Beunruhigung der Eltern fiihren.

Um die Zahl falsch positiver Befunde zu reduzieren wurden 2nd-tier Verfahren entwickelt:
dazu wird bei einem auffalligen Befund ein Stanzling aus derselben Filterkarte, mit der das
Neugeborenen-Screening durchgefiihrt wurde, auf zusatzliche Parameter oder mit einem
anderen Analyseverfahren (z. B. Chromatographie) untersucht [7].

Uber die systematische Recherche wurden 2nd-tier Verfahren zu folgenden Zielerkrankungen
des erweiterten Neugeborenen-Screenings gefunden:

e Adrenogenitales Syndrom (AGS)
e Ahornsirupkrankheit (MSUD)
e Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (MCAD)

e Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (VLCAD) und Long-Chain-3-OH-
Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (LCHAD)

e Glutarazidurie | (GAI)
e [sovalerianazidamie (IVA)

Im Folgenden werden zu diesen Zielerkrankungen sowohl die verfiigbaren Angaben zu den
Nachweisverfahren, die als 2nd-tier Test eingesetzt werden, als auch die untersuchten
Laborparameter dargestellt.

3.1 Adrenogenitales Syndrom (AGS)

Im Neugeborenen-Screening werden die Proben der Trockenblutkarten mit den klassischen
Laborverfahren Radioimmunoassays (RIA) und Fluoroimmunoassay (FIA) auf 17-o-
Hydroxyprogesteron (17-OHP) untersucht. Deutlich bis stark erhohte Spiegel fiir 17-OHP sind
kennzeichnend fiir das klassische Adrenogenitale Syndrom?! (AGS). Das nicht-klassische AGS
und seltenere Enzymstérungen werden nicht sicher im Neugeborenen-Screening erkannt [11].

Ein 2nd-tier Verfahren wurde in Deutschland im Jahr 2009 in einem der am Neugeborenen-
Screening beteiligten Labore eingefiihrt. Ein zweites Labor fiihrte 2013 ein 2nd-tier Verfahren
ein und im Jahr 2015 folgten zwei weitere Labore [17]. Die Einfihrung des 2nd-tier Verfahrens
fihrte zu einer Verringerung von Wiederholungsuntersuchungen (Recall) und zu einer
deutlichen Reduktion der Recall-Rate.

Von 777922 gescreenten Neugeborenen im Jahr 2019 wurde bei 1276 Neugeborenen
aufgrund auffalliger Befunde bzgl. der Zielerkrankung AGS eine Wiederholungsuntersuchung
(Recall) angefordert. Die Recall-Rate lag bei 0,16 %, wobei ein 2nd-tier Verfahren in 4 von 13
beteiligten Laboren eingesetzt wurde [7]. Es gab 45 bestétigte Félle von AGS2.

Weitere Informationen zur Umsetzung der 2nd-tier Tests in diesen Laboren lagen nicht vor.

! Congenital adrenal hyperplasia (CAH)
2 Zusatzlich 1 Fall mit unauffalligem Erstscreening.
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Um die Zahl falsch positiver Befunde im Screening zu reduzieren kann im Rahmen eines 2nd-
tier Verfahrens das Steroidprofil bei auffdlligen Befunden untersucht werden. Als Parameter
konnen auBer 17-Hydroxyprogesteron (170HP) Cortisol, Androstendion (ASD), 11-
Deoxycortisol und 21-Deoxycortisol bestimmt werden.

Die 2nd-tier Testung auf AGS kann mit Liquid Chromatography Tandem Mass Spectrometry
(LC-TMS) oder Ultra-Performance Liquid Chromatography - Tandem Mass Spectrometry
(UPLC-TMS) umgesetzt werden (siehe Tabelle 2).

Abteilung Fachberatung Medizin Seite 9
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Tabelle 2: Nachweisverfahren AGS
Referenz Irst-tier 2nd-tier

Verfahren Parameter Verfahren Parameter
Lacey JM et al., 2004 [14]. FIA 17-OHP LC-TMS 17-OHP ASD Cortisol - -
Schwarz E et al., 2009 [22]. FIA 17-OHP UPLC-TMS  |17-OHP ASD Cortisol - -
Dhillon K et al., 2011 [8]. FIA 17-OHP LC-TMS 17-OHP ASD Cortisol - -
Quelanzen N et al., 20123 [13]. |DELFIA 17-OHP LC-TMS 17-OHP ASD Cortisol 11-Deox 21-Deox
Monostori P et al., 2015 [18]. DELFIA 17-OHP LC-TMS 17-OHP ASD Cortisol 11-Deox 21-Deox
Bialk ER et al., 2019 [2]. FIA 17-OHP LC-TMS 17-OHP ASD Cortisol 11-Deox 21-Deox
Glran T et al., 2020 [12]. FIA 17-OHP LC-TMS 17-OHP ASD Cortisol 11-Deox 21-Deox
Lai F et al., 2020 [15]. FIA 17-OHP LC-TMS 17-OHP ASD Cortisol - -
De Hora MR et al., 2021 [6]. FIA 17-OHP LC-TMS 17-OHP ASD Cortisol - 21-Deox
Cavarzere P et al., 2022 [5]. FIA 17-OHP LC-TMS 17-OHP ASD Cortisol 11-Deox 21-Deox
Lind-Holst M et al., 2022 [16]. FIA 17-OHP LC-TMS 17-OHP ASD Cortisol - -

Legende: ASD = Androstendion, DELFIA = dissociation-enhanced lanthanide fluorescence immunoassay; FIA = Fluoroimmunoassays; LC-TMS = Flissigkeitschromatographie-
Tandemmassenspektrometrie; UPLC =Ultra-performance liquid chromatography; TMS
Hydroxyprogesteron; 21-Deox =21-Deoxycortisol

3 Zusatzlicher Nachweis von 11 B-Hydroxylase-Mangel (besondere Form der AGS)

Tandemmassenspektrometrie; 11-Deox

11-Deoxcortisol; 17-OHP = 17-a-

Abteilung Fachberatung Medizin
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3.2 Ahornsirupkrankheit (MSUD)

In Deutschland wurde im Jahr 2019 fiir 30 der 777 922 gescreenten Neugeborenen aufgrund
auffalliger Befunde bzgl. der Zielerkrankung MSUD eine Wiederholungsuntersuchung (Recall)
angefordert. Die Recall-Rate war sehr gering und lag bei 0,004 %. Es gab 4 bestatigte Falle von
MSUD [7].

Ein Defekt im 2-Ketosduren Dehydrogenase Komplex fiihrt zu einer Anreicherung von
verzweigtkettigen Aminosauren (BCAA), Leucin, Isoleucin und Alloisoleucin, sowie meist auch
fur Valin. Die Bestimmung erfolgt Gber die TMS [11].

Flr eine 2nd-tier Testung auf MSUD werden UPLC-TMS oder LC-TMS eingesetzt (siehe Tabelle 3).
Tabelle 3: Nachweisverfahren MISUD

Referenz 1rst-tier 2nd-tier
Verfahren |Parameter Verfahren Parameter

Oglesbee D et al., |TMS BCAA, Leucin, LC-TMS Allo-Isoleucin
2008 [20]. Isoleucin, Allo-

Isoleucin, Valin
Alodaib A et al., k. A. Leucin, Isoleucin, UPLC-TMS Allo-Isoleucin,
2011 [1]. Allo-Isoleucin, Valin BCAA
Schéngruber K et |FIA-MS Leucin, Isoleucin, LC-TMS Allo-Isoleucin,
al., 2022 [21] Allo-Isoleucin, Valin Isoleucin, Leucin

Legende: BCAA = verzweigtkettige Aminosduren; FIA-MS = Flow injection analysis-mass spectrometry; LC-TMS =
Liquid chromatography tandem mass spectrometry; TMS = Tandemmassenspektrometrie; UPLC = Ultra-
performance liquid chromatography

Schéngruber K et al., 2022 [21].

Als 2nd-tier Verfahren fiir das Screenen auf MSUD wird im Anschluss an eine FIA-MS eine LC-
TMS durchgefiihrt, bei der zuerst eine chromatografische Auftrennung der isobaren
Metabolite Leucin, Isoleucin und Allo-Isoleucin Gber die HPLC-Sdule und anschliefend eine
Analyse Uber die TMS erfolgt (siehe Abbildung 1).

e Leitparameter: Xle* (> 247 umol/L); Valin (> 287 umol/L); Xle/Phe (>4,0); Xle/Ala (>1,0);
FischerQ (> 3,1)

e Cut-Off: Leucin (> 126 uM); Isoleucin (> 75 uM); Valin (> 190 uM); Allo-Isoleucin
(>2 uM)

4 Xle: Summe der isobaren Verbindungen (Isoleucin; Leucin; Allo-Isoleucin; OH-Prolin), FischerQ: (Val+Xle)/(Phe+Tyr)
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Die Aufarbeitungsdauer wird mit ca. 20 Minuten angegeben. Fir die Aufarbeitung wird eine
Probenmenge von 3 Stanzlingen benétigt. Die Messdauer betragt ca. 18 Minuten.

3.3 Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (MCAD)

In Deutschland wurde im Jahr 2019 fiir 185 von 777 922 gescreenten Neugeborenen aufgrund
auffalliger Befunde bzgl. der Zielerkrankung MCAD-Mangel eine Wiederholungsuntersuchung
(Recall) angefordert. Die Recall-Rate lag bei 0,02 %. Es gab 79 bestatigte Falle von MCAD-
Mangel [7].

Aufgrund eines MCAD-Mangels kommt es zu erhohten Konzentrationen von Octanoyl-Carnitin
(C8) und der Anreicherung von mittelkettigen Acylcarnitinen. Die Bestimmung erfolgt Gber die
TMS [11].

Schongruber K et al., 2022 [21].

Als 2nd-tier Verfahren fir das Screenen auf MCAD-Mangel und Glutarazidurie (GA 1) wird im
Anschluss an eine FIA-MS eine LC-TMS durchgefiihrt. Uber die Chromatogramme lassen sich
die beiden Erkrankungen eindeutig voneinander unterscheiden (siehe Abbildung 2).

e Leitparameter: C5-DC (>0,30 uM); C5-DC/C8 (>3,10); C5-DC/C12 (>1,20); C5-DC/C4
(>1,40); C5-DC/C10 (>2,30)

e Cut-Off GAI: C5-DC (> 0,30 uM)
e Cut-Off MCAD: C8 (> 0,23 uM); C10 (> 0,31 uM)
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Abbildung 2: GA | und MCAD Beispielchromatogramme

Die Aufarbeitungsdauer wird mit ca. 30 Minuten angegeben. Als Probenmenge wird ein
Stanzling bendtigt. Die Messdauer betragt ca. 1,3 Minuten.

3.4 Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (VLCAD) und Long-
Chain-3-OH-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (LCHAD)

In Deutschland wurde im Jahr 2019 fiir 90 von 777 922 gescreenten Neugeborenen aufgrund
auffalliger Befunde bzgl. der Zielerkrankung VLCAD-Mangel eine Wiederholungsuntersuchung
(Recall) angefordert. Die Recall-Rate lag bei 0,01 %. Es gab 7 bestétigte Falle von VLCAD-
Mangel® [7].

Fiir die Zielerkrankung LCHAD-Mangel lag die Recall-Rate bei 0,001 % (11 von 777 922
Neugeborene). Es gab 3 bestatigte Falle an LCHAD-Mangel im Jahr 2019.

Aufgrund der Defekte im Stoffwechsel von langkettigen Fettsduren kommt es bei einem
VLCAD-Mangel zu erhohten Konzentrationen der (berlangkettigen Acylcarnitine,
insbesondere des Tetradecenoyl-Carnitin (C14:1).

Bei einem LCHAD-Mangel kommt es zu erhohten Konzentrationen der langkettigen
hydroxylierten Acylcarnitine (C14-OH, C160H, C180H, C18:10H). Die Bestimmung erfolgt
Uber die TMS [11].

Schongruber K et al., 2022 [21]

Als 2nd-tier Verfahren fiir das Screenen auf VLCAD-Mangel bzw. LCHAD-Mangel wird im
Anschluss an eine FIA-MS eine LC-TMS durchgefiihrt, bei der zuerst eine chromatografische
Auftrennung der isobaren Metabolite Uber die HPLC-Sdule und anschlieBend eine Analyse
Uber die TMS erfolgt.
e Leitparameter VLCAD-Mangel: C14:1 (> 0,55 uM); C14:2 (1); C14:1/C4 (1); C14:1/C14
(T)
e Leitparameter LCHAD-Mangel: C16-OH (> 0,12 uM); C18:1-OH (1*); C14-OH (1);
C16:1-OH (1)

> Zusatzlich 1 Fall mit unauffalligem Erstscreening.

Abteilung Fachberatung Medizin Seite 13
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Als Leitparameter fiir einen VLCAD-Mangel dient das Tetradecenoyl-Carnitin (C14:1). Wird
Uber die FIA-MS ein Wert von Uber 0,55 uM fiir C14:1 bestimmt, so erfolgt iber die LC-TMS
eine Auftrennung von Tetradecenoyl-Carnitin (C14:1), Tetradecanoyl-Carnitin (C14) und
Tetradecadienoyl-Carnitin (C14:2) (siehe Tabelle 4 und Abbildung 3).

Tabelle 4: VLCAD und LCHAD: Ergebnisse 2nd-tier Test

[uM] [LM]

VLCAD

Patient1 1,08 0,32 0,11 0,05

Patient2 1,11 0,68 0,04 0,02

Patient3 5,1 3,29 0,12 0,02
LCHAD

Patient1 0,65 0,92 1,19 1,05

]

Legende: FIA = Flow injection analysis-mass spectrometry; C14:1 = Tetradecenoyl-Carnitin; C16-OH = 3-Hydroxypalmitoyl-
Carnitin

Als Leitparameter fiir einen LCHAD-Mangel dient das 3-Hydroxypalmitoyl-Carnitin (C16-OH).
Wird Uber die FIA-MS ein Wert von (iber 0,12 uM fiir C16-OH bestimmt, so erfolgt Gber die
LC-TMS eine Auftrennung von 3-Hydroxypalmitoyl-Carnitin (C16-OH); 3-Hydroxypalmitoleyl-
Carnitin (C16:1-OH) und 3-Hydroxyoctadecenoyl-Carnitin (C18:1-OH) (siehe Tabelle 4 und
Abbildung 3).

VLCAD LCHAD
Normale Probe (C14:1 = 0,05 pM) Normale Probe (C16-OH = 0,02 uM)
3,55
2 3% 1 1,7¢4 342
c14 /| c16-0H
© | ® 349
2 b _ /. e18:1-0H
o] g | c16:1-0H |
£ c14:1 E | 337
cl4:2 346
338 ° e . " —— Zhdhdei MR, > T e BT T Ve A
3,20 Time [min] 3,79 3,24 Time [min] 3,70
Aufféllige Probe (C14:1 = 3,3 uM) Aufféllige Probe (C16-0OH =1 pM)
346 342
4et ictan 7.5¢" fl
| 3,55 C16-OH
T i 5|
kS | c1a =2 |
c c |
L] 9| 349
= [ o £ l c18:1-0H
cl4:2 [\ " . :
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320 T Timemin ) 379 T4 CTmefmin] 0 3m

Abbildung 3: VLCAD und LCHAD Beispielchromatogramme

Die Aufarbeitungsdauer wird mit ca. 40 min angegeben. Die bendtigte Probenmenge betragt
einen Stanzling. Die Messdauer umfasst ca. 6 Minuten.

3.5 Glutaracidurie Typ 1 (GA 1)

In Deutschland wurde im Jahr 2019 fiir 43 von 777 922 gescreenten Neugeborenen aufgrund
auffalliger Befunde bzgl. der Zielerkrankung GA | eine Wiederholungsuntersuchung (Recall)
angefordert. Die Recall-Rate lag bei 0,01 %. Es gab 4 bestatigte Falle von GA | im Jahr 2019 [7].
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Die GA |, bei der sich aufgrund eines Defektes der Glutaryl-CoA-Dehydrogenase organische
Sauren anreichern, wird Uber eine erhohte Konzentration von Glutarycarnitin (C5-DC) im
Neugeborenen-Screening bestimmt. Der Nachweis erfolgt (iber die TMS [11].

Schéngruber K et al., 2022 [21].
Uber eine LC-TMS im Anschluss an eine FIA-MS lassen sich die GA | und ein MCAD-Mangel
voneinander abgrenzen.

Weitere Informationen finden sich im Unterkapitel 3.3 Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydro-
genase-Mangel (MCAD).

3.6 Isovalerianaziddamie (IVA)

Im Jahr 2019 waren in Deutschland 87 von 777 922 gescreenten Neugeborenen im Recall. Die
Recall-Rate lag bei 0,01 %. Es gab 7 bestatigte Falle von IVA im Jahr 2019 [7].

Die IVA fallt im Neugeborenen-Screening liber eine stark erhoéhte Konzentration an
Isovalerylcarnitin (C5) auf, da aufgrund eines Defektes der Isovaleryl-CoA-Dehydrogenase der
Abbau der Aminosdure Leucin gestort wird. Die Bestimmung erfolgt Gber die TMS [11].

Der Nachweis von IVA im Neugeborenen-Screening kann durch die Verwendung des
Antibiotikums Pivmecillam oder durch den Gebrauch pivaloylcarnitinhaltiger Cremes zu falsch
positiven Screeningergebnisse fihren [3].

Fiir eine 2nd-tier Testung auf IVA werden UPLC-TMS oder LC-TMS eingesetzt (siehe Tabelle 5).
Tabelle 5: Nachweisverfahren IVA

Referenz 1rst-tier 2nd-tier
Verfahren |Parameter Verfahren Parameter

Forni S et al., 2010 | FI-TMS Isovalerylcarnitin| UPLC-TMS Isovalerylcarnitin,

[9]. Pivaloylcarnitin, 2-
Methylbuturylcarnitin,
Valerylcarnitin

CarlingRSetal.,, |FI-TMS Isovalerylcarnitin | UPLC-TMS Isovalerylcarnitin,

2018 [4]. Pivaloylcarnitin, 2-
Methylbuturylcarnitin,
Valerylcarnitin

Murko S, 2022 FI-TMS Isovalerylcarnitin | UPLC-TMS Isovalerylcarnitin,

[19] Pivaloylcarnitin, 2-
Methylbuturylcarnitin,
Valerylcarnitin

Schongruber K et |FIA-MS Isovalerylcarnitin | LC-TMS Isovalerylcarnitin,

al., 2022 [21] Pivaloylcarnitin, 2-
Methylbuturylcarnitin,
Valerylcarnitin
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Murko S, 2022 [19]

Die Quantifizierung der C5-Carnitine zum Nachweis einer IVA erfolgt im Rahmen des
Neugeborenen-Screenings Uber flow injection-TMS (FI-TMS). Eine Unterscheidung der C5-
Isobaren (Isovalerylcarnitin, Pivaloylcarnitin, 2-Methylbuturylcarnitin und Valerylcarnitin) ist
Uber die flow injection-TMS nicht moglich. Eine anschlieRende UPLC-TMS als 2nd-tier Testung
kann zwischen den verschiedenen C5-Carnitinen differenzieren und somit falsch positive Félle
aufgrund von Pivaloylcarnitin identifizieren.

Im Zeitraum von Januar 2019 bis Dezember 2021 wurden in Hamburg® 100 Neugeborene mit
einer C5-Konzentration oberhalb eines cut-off Wertes von 0,5 uM — und somit einem
positivem Screeningergebnis auf IVA — in die Studie aufgenommen. Die gleichen Proben
wurden Uber die UPLC-TMS als 2nd-tier Verfahren nochmals untersucht. Die Differenzierung
der C5-Carnitine ergab, dass sich nur ein Fall einer genetisch bestéatigten IVA befand. Bei 99
Proben handelte es sich aufgrund der Anwendung pivaloylcarnitinhaltiger Substanzen um
falsch positive Falle.

Im gleichen Zeitraum von 2019 bis 2021 wurden in dem Screening Labor in Heidelberg’ 39
Falle mit erhdohter C5-Konzentration, aber klinischem Ausschluss einer IVA, in dem 2nd-tier
Verfahren analysiert. In allen Proben handelte es sich um falsch positive Falle aufgrund der
Anwendung pivaloylcarnitinhaltiger Substanzen.

Schongruber K et al., 2022 [21].

Als 2nd-tier Verfahren fir das Screenen auf IVA wird im Anschluss an eine FIA-MS eine LC-TMS
bei positiven Befunden durchgefiihrt. Uber die LC-TMS lassen sich die isobaren Verbindungen
Isoverylcarnitin und Pivaloylcarnitin voneinander trennen. Falsch positive Ergebnisse
aufgrund der Anwendung von pivaloylhaltigen Substanzen kénnen Uber die Detektion von
Pivaloylcarnitin im Chromatogramm detektiert werden (siehe Tabelle 6 und Abbildung 4).

e Leitparameter: C5 (>0,60 pM); C5/C4(1); C5/C8 (N); C5/C3 (1)

Tabelle 6: Isovalerianazidédmie: Ergebnisse 2nd-tier Test

C5 2nd-tier
[umol/L]

Cutoff >0,60 >1,00
Patient1 7,80 9,84
Patient2 7,80 0,18

Die Aufarbeitungsdauer wird mit ca. 20 Minuten angegeben. Als Probenmenge wird 1
Stanzling bendtigt. Die Messdauer betrdgt ca. 6 Minuten.

6 Die Gesamtzahl der gescreenten Neugeborenen in Hamburg lag bei 156 772 Kindern.
7 Die Gesamtzahl der untersuchten Proben lag im Screening Labor Heidelberg bei 287 206.
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4 Zusammenfassung

Bei welchen Erkrankungen wird mit 2nd-tier Verfahren untersucht?
e Uber die Recherche wurden 2nd-tier Verfahren zu folgenden Erkrankungen gefunden:
o Adrenogenitales Syndrom (AGS)
o Ahornsirupkrankheit (MSUD)
o Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (MCAD)
o Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (VLCAD) und Long-Chain-3-OH-
Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (LCHAD)
Glutarazidurie | (GA 1)
o lsovalerianazidamie (IVA)

O

Bei welchen Erkrankungen wird in Deutschland ein 2nd-tier Verfahren durchgefiihrt?

e In Deutschland wurde im Jahr 2019 in 4 Laboren ein 2nd-tier Verfahren zur
Untersuchung auf AGS im Rahmen des Neugeborenen-Screenings durchgefiihrt.

Welche Gerdte werden verwendet (z. B. TMS)?
e FIA-MS (first tier Test) und LC-TMS (2nd-tier Test) fiir folgende Erkrankungen:
MSUD, MCAD-Mangel, VLCAD und LCHAD, GA |, IVA
e FI-TMS (first tier Test) und UPLC-TMS (2nd tier Test) fur IVA

Kann die falsch-positiv Rate und damit die Recallrate gesenkt werden?

e Die falsch-positiv Rate bzw. die Recallrate konnte fiir das AGS und die IVA durch ein
2nd-tier Verfahren gesenkt werden.

Wie hoch ist der zeitliche Aufwand?
e Der zeitliche Aufwand setzt sich zusammen aus Aufarbeitungsdauer und Messdauer.
e |VA: ca. 26 Minuten
e GA |, MCAD-Mangel: ca. 32 Minuten
e MSUD: ca. 38 Minuten
e VLCAD-Mangel, LCHAD-Mangel: ca. 46 Minuten

Werden falsch-negative Befunde generiert?
e Esfinden sich keine Angaben zu falsch-negativen Befunden.

Verfugbarkeit von Angaben zu Sensitivitat / Spezifitit / PPV oder NPV bzgl. der 2nd-tier
Verfahren

e Angaben zu Sensitivitat / Spezifitat / PPV oder NPV bzgl. der 2nd-tier Verfahren wurden
nicht gefunden.

Verfiigbarkeit von Angaben zu Kosten

e Es waren keine Angaben zu den Kosten, die durch den Einsatz der 2nd-tier Verfahren
entstehen, verfiigbar.

Abteilung Fachberatung Medizin Seite 18
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Anhang

Recherchestrategie

Cochrane Library - Cochrane Database of Systematic Reviews / Cochrane Central Register
of Controlled Trials (CENTRAL) (Issue 06 of 12, June 2022) am 03.06.2022

# Suchfrage

1 MeSH descriptor: [Neonatal Screening] explode all trees

2 ((newborn or neonatal) and screening):ti,ab,kw OR NBS:ti,ab,kw

3 #1 OR #2

4 MeSH descriptor: [False Positive Reactions] explode all trees

5 "second-tier":ti,ab,kw OR "two-tier":ti,ab,kw OR "2nd tier":ti,ab,kw OR "2-
tier":ti,ab,kw

6 "Next generation sequencing":ti,ab,kw OR NGS:ti,ab,kw

7 "false positive":ti,ab,kw

8 (screening OR testing):ti,ab,kw NEAR/3 strateg*:ti,ab,kw

9 "screening algorithms":ti,ab,kw

10 (second* OR 2nd):ti,ab,kw NEXT (finding* OR sequenc* OR screen*):ti,ab,kw

11 #4 OR #5 OR #6 OR #7 OR #8 OR #9 OR #10

12 #3 AND #11

PubMed am 03.06.2022

E=

Suchfrage

"neonatal screening"[MeSH Terms]

((newborn*[ti] OR neonat*[ti]) AND screening[ti]) OR NBS[ti]

#1 OR #2

False Positive Reactions[MeSH Terms]

"second-tier"[tiab] OR "two-tier"[tiab] OR "2nd tier"[tiab] OR "2-tier"[tiab]

"Next generation sequencing"[tiab] OR "NGS"[tiab]

"false positive"[tiab]

"screening strateg*"[tiab] OR "testing strateg*"[tiab]

Ol N|O| V|| W | N|[EK

"screening algorithms"[tiab]

[E
o

"second sequenc*"[tiab] OR "second screen*"[tiab] OR "secondary finding*"[tiab]
OR '"secondary sequenc*"[tiab] OR "secondary screen*"[tiab] OR "2nd
sequenc*"[tiab] OR "2nd screen*"[tiab]

11

#4 OR #5 OR #6 OR #7 OR #8 OR #9 OR #10

12

#3 AND #11

13

(#12) NOT ((retracted publication [pt]) OR retraction of publication [pt])
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Tabelle 7: Zielerkrankungen des erweiterten Neugeborenen-Screenings

Nr. |Zielerkrankung Nachweismethode |Befund aus dem Screeninglabor Quellen
1 Hypothyreose immunometrische |Erhohte Konzentration von TSH. Bei einem erhohten TSH-Wertim  |GNPI et al., 2019 [11].
Teste [RIA / FIA] Screening liegt in 40% der Falle eine primdre kongenitale
Hypothyreose vor.

2 Adrenogenitales immunometrische |Deutlich bis stark erhéhte Spiegel fiir 17-OHP. GNPI et al., 2019 [11].
Syndrom (AGS) Teste [RIA / FIA] G-BA, 2022 [10].

3 Biotinidasemangel photometrische Verminderte Biotinidase-Aktivitat. Die Angabe erfolgt meist in GNPI et al., 2019 [11].

Tests Prozent der mittleren Enzymaktivitat (% der Norm). Bei 0-10% G-BA, 2022 [10].
Restaktivitat besteht der Verdacht auf einen schweren Biotinidase-
Mangel, bei 10-30% Restaktivitat auf einen partiellen Biotinidase-
Mangel.
4 Galaktosamie photometrische und | Deutlich verminderte Aktivitat des Enzyms Galaktose-1-Phosphat- |GNPI et al., 2019 [11].
fluorometrische Uridyltransferase (GALT) und gleichzeitig stark erhéhte G-BA, 2022 [10].
Tests Konzentration von Galaktose (Galaktose + Gal-1-P) > 20 mg/dl bei
normaler Erndhrung. Das Screening-Labor wird in Abhdngigkeit vom
Befund Empfehlungen zum direkten weiteren Vorgehen geben.

5 Phenylketonurie TMS Erhohte Konzentration fir Phenylalanin (Phe), erhéhter GNPI et al., 2019 [11].
(PKU) und Phenylalanin/Tyrosin (Phe/Tyr) - Quotient. Bei erhohtem Phe und G-BA, 2022 [10].
Hyperphenylalanindm erhohtem Phe/Tyr - Quotienten liegt in liber 70% eine PKU oder
ie (HPA) MHP vor.

6 Ahornsirupkrankheit |TMS Erhohte Konzentrationen der Aminosduren Leucin, Isoleucin und GNPI et al., 2019 [11].
(MSUD) Alloisoleucin (kombiniert gemessen) und meist auch fiir Valin. G-BA, 2022 [10].

7 Medium-Chain-Acyl- |TMS Erhohte Konzentrationen von Octanoyl-Carnitin (C8) und anderen GNPI et al., 2019 [11].
CoA-Dehydrogenase- mittelkettigen Acylcarnitinen. Bei Gber der Hélfte der Kinder mit G-BA, 2022 [10].
Mangel (MCAD) positivem Screening-Befund liegt ein MCAD-Mangel vor.
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Nr. |Zielerkrankung Nachweismethode |Befund aus dem Screeninglabor Quellen

8 Long-Chain-3-OH- TMS Erhohte Konzentrationen der langkettigen hydroxylierten GNPI et al., 2019 [11].
Acyl-CoA- Acylcarnitine (C140H, C160H, C180H, C18:10H). G-BA, 2022 [10].
Dehydrogenase-

Mangel (LCHAD)

9 Very-Long-Chain-Acyl- | TMS Erhéhte Konzentrationen der iberlangkettigen Acylcarnitine, GNPI et al., 2019 [11].
CoA-Dehydrogenase- insbesondere Tetradecenoylcarnitin (C14:1) G-BA, 2022 [10].
Mangel (VLCAD)

10 |Carnitinzyklusdefekte
Carnitin-Palmitoyl- TMS Erhdhte Konzentration des freien Carnitins, verminderte GNPI et al., 2019 [11].
Transferase-I-Mangel Konzentrationen der langkettigen Acylcarnitine. G-BA, 2022 [10].
(CPT-1)

Carnitin-Palmitoyl- TMS Erhohte Konzentrationen der langkettigen Acylcarnitine (wie C16, GNPI et al., 2019 [11].
Transferase-lI-Mangel C16:1, C18, C18:1 und C18:2) bei erniedrigter Konzentration des G-BA, 2022 [10].
(CPT-I) freien Carnitins (C0), erhdhter Quotient aus (C16+C18:1) /C2.
Carnitin-Acylcarnitin- |TMS Das Muster der Acylcarnitine ist von dem des CPT-lI-Mangels nicht |GNPI et al., 2019 [11].
Translokase-Mangel zu unterscheiden. Es finden sich erh6hte Konzentrationen der G-BA, 2022 [10].
(CACT) langkettigen Acylcarnitine (C16, C18, C18:1, C18:2) sowie der

entsprechenden Dicarbonsadureverbindungen (C16-DC, C18-DC;

C18:1-DC, C18:2-DC).

11 |Glutaracidurie Typl |TMS Erhohte Konzentration von Glutarylcarnitin (C5-DC) GNPI et al., 2019 [11].
(GA 1) G-BA, 2022 [10].

12 |lIsovalerianaciddmie |TMS Stark erhohte Konzentration von Isovalerycarnitin (C5) GNPI et al., 2019 [11].
(IVA) G-BA, 2022 [10].

13 |Tyrosindmie Typ | TMS Erhohte Konzentration von Succinylaceton GNPI et al., 2019 [11].

G-BA, 2022 [10].
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Nr.

Zielerkrankung

Nachweismethode

Befund aus dem Screeninglabor

Quellen

14

Schwere kombinierte
Immundefekte (SCID)

guantitative oder
semi-quantitative
PCR

Kinder mit angeborenem schweren T-Zell-Mangel oder schwerem T-
Zell-Naivitatsverlust zeigen stark verminderte oder fehlende T-cell
receptor excision circles (TREC). Wahrend bei klassischen SCID-
Fallen die TREC oft vollstandig fehlen (urgent positive), zeigen
andere Ursachen eines angeborenen T-Zell-Mangels (z.B.
syndromale Immundefekte) haufiger noch residual nachweisbare,
aber dennoch stark verminderte TREC.

GNPI et al., 2019 [11].
G-BA, 2022 [10].

15

Sichelzellkrankheit
(SCD)

TMS, HPLC oder CE

Das pathognomonische Himoglobin-Muster der SCD im
Neugeborenen-Screening ist der Nachweis von HbS und HbF bei
gleichzeitigem Fehlen des normalen adulten HbA. Bei Compound-
Heterozygotie kann ggf. noch ein weiteres Himoglobin (z.B. HbC)
oder manchmal eine HbA-Restproduktion nachweisbar sein.

G-BA, 2022 [10].

16

5g-assoziierte spinale
Muskelatrophie
(SMA)

PCR

Nachweis einer homozygoten Deletion von Exon 7 des SMN1-Gens
mittels quantitativer Polymerase-Kettenreaktion (PCR) in aus der
Trockenblutkarte extrahierter DNA. Falsch negative Befunde sind zu
erwarten bei etwa 5% der Fille, in denen die SMA durch eine
andere Genveranderung als die homozygote Deletion verursacht
wird (heterozygote Deletion von Exon 7 im SMN1-Gen auf einem
Allel und Punktmutation auf dem anderen Allel). Falsch positive
Befunde wurden bei dieser Screeningmethode bisher nicht
gefunden. Das Screening ist jedoch bei SMA aller Schweregrade,
auch bei den mildesten Formen, zunachst gleichermaRen positiv.
Eine Einschatzung des Schweregrads ist erst im Rahmen der
Bestatigungsdiagnostik mit zusatzlicher Bestimmung der Anzahl der
SMN2-Kopien moglich.

GNPI et al., 2019 [11].

Abkirzungen: CE = Kapillarelektrophorese / capillary electrophoresis; FIA = Fluoroimmunoassays; HPLC = Hochleistungsfliissigkeitschromatographie; PCR = Polymerase Chain
Reaction; RIA = Radioimmunoassays; TMS = Tandemmassenspektrometrie
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Beschlussentwurf

des Gemeinsamen Bundesausschusses (iber eine Anderung
der Kinder-Richtlinie:

Prifung der Kinder-Richtlinie aufgrund aktualisierter
Anforderungen an die Durchfihrung genetischer
Reihenuntersuchungen gemaR § 23 Absatz 2 Nummer 6
Gendiagnostikgesetz: Erweitertes Neugeborenen-Screening
und Mukoviszidose-Screening

Vom TT. Monat JJJJ

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) hat in seiner Sitzung am TT. Monat JJJJ beschlossen,
die Richtlinie liber die Friiherkennung von Krankheiten bei Kindern (Kinder-Richtlinie) in der
Fassung vom 18. Juni 2015 (BAnz AT 18.08.2016 B1), die zuletzt durch die Bekanntmachung
des Beschlusses vom 12. Mai 2023 (BAnz AT 12.07.2023 B2) geandert worden ist, wie folgt zu

andern:

§ 16 wird wie folgt gedndert:

1.

In Absatz 1 Satz 1 werden die Wérter ,Eltern (Personensorgeberechtigten)” durch
die Worter ,,Personensorgeberechtigten (im Folgenden ,Eltern” genannt)” ersetzt,
nach dem Wort ,durch” die Worter ,die gemall § 19 Absatz 1 verantwortliche
Arztin oder” eingefiigt und nach dem Wort ,Arzt“ die Angabe ,(§ 19 Absatz 1)“
gestrichen.

In Absatz 1 Satz 2 werden die Worter »oder einen Entbindungspfleger” gestrichen
und nach dem Wort ,,an” die Woérter ,,eine Arztin oder” eingefiigt.

In Absatz 2 Satz 3 wird das Wort ,,Richtlinie” durch das Wort ,Richtlinien” ersetzt.

Dem Absatz 2 wird folgender Satz angeflgt: ,Den Eltern ist vom
Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat (im
Folgenden ,Einsender” genannt) der Name des beauftragten Labors schriftlich im
Untersuchungsheft fiir Kinder auszuhandigen, mit der Aufforderung den
Labornamen bei weiteren erforderlichen Laboruntersuchungen der
veranlassenden Arztin oder dem veranlassenden Arzt mitzuteilen.”

In Absatz 3 Satz 2 wird das Wort ,Personensorgeberechtigten” durch das Wort
,Eltern” ersetzt.

Absatz 3 Satz 3 wird durch folgenden Satz ersetzt: ,Die Einwilligung umfasst den
Umfang der genetischen Untersuchung und den Umfang der mit der
Filterpapierkarte weiterzugebenden und zu verarbeitenden personenbezogenen
Daten sowie die Befundiibermittlung von der Laboréarztin oder vom Laborarzt an
die Eltern gemaR § 22 Absatz 1. “



10.

In Absatz 3 Satz 4 wird das Wort ,,(Personensorgeberechtigten)” gestrichen.

In Absatz 3 Satz 5 werden die Worter ,,die Labore” durch die Worter ,,das Labor”
ersetzt und nach dem Wort , diirfen” die Worter ,,und dass die Unterrichtung und
Befundibermittlung an sie durch die Laborarztin oder den Laborarzterfolgt”
eingeflgt.

In Absatz 3 Satz 6 wird das Wort ,,auch” gestrichen.
Nach Absatz 3 wird folgender Absatz 4 eingefligt:

»(4) Die Befundweitergabe durch die Laborérztin oder den Laborarzt an eine von
den Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtung inklusive der Kontaktaufnahme
derselbigen mit den Eltern gemall § 22a Absatz 1 und 2 sowie an die behandelnde
Arztin oder den behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 22 Absatz 2 und das
Erinnerungsmanagement gemafl § 22b sowie die dazu erforderliche Verarbeitung
von personenbezogenen Daten dirfen nur mit ausdriicklicher Einwilligung und
nach vorheriger Information der Eltern und nach Mitteilung eines auffalligen
Befundes erfolgen. Die Einwilligung kann jederzeit schriftlich oder miindlich mit
Wirkung fiir die Zukunft gegeniiber der aufklarenden Person widerrufen werden.”

Il. § 17 wird wie folgt gedndert:

1.

In Absatz 2 wird nach Satz 1 der folgende Satz eingefligt: ,,Fiir das Screening auf die
Zielkrankheit Nummer 2 erfolgt nach einem ersten auffdlligen Befund, zur
nochmaligen Uberpriifung dieses Befundes aus der ersten Trockenblutkarte die
Ermittlung eines Steroidprofils mittels Tandemmassenspektrometrie.”

In Absatz 3 Satz 3 werden die Worter ,,Nutzung, Speicherung oder Weitergabe”
durch das Wort ,Verarbeitung” ersetzt.

In Absatz 3 Satz 4 werden die Worter ,dem Zweck” durch die Worter ,,den
Zwecken” ersetzt und nach dem Wort ,behandeln” die Wérter ,sowie fir die
Qualitatssicherung des jeweiligen Analyseverfahrens des beauftragten Labors, um
falsch positive und falsch negative Screeningbefunde zu verringern” eingefigt.

Il § 18 wird wie folgt gedndert:

1.

In Absatz 2 Satz 1 werden die Woérter ,,zuverldssigen Diagnose ist bei einem ersten
auffilligen Befund” durch die Wérter ,Uberpriifung eines ersten auffilligen
Befundes” ersetzt, nach dem Wort ,wurde,” das Wort ,ist” eingefligt und nach
dem Wort ,Trockenblutkarte” das Wort ,,(Kontrollkarte)” eingefiigt.

In Absatz 2 Satz 3 wird nach dem Wort ,dem” das Wort ,,Befund” durch die Worter
»positiven Screeningbefund” ersetzt.

In Absatz 2 Satz 4 werden nach dem Wort ,Arzt/“ die Worter ,eine daftir”
eingeflgt.

Nach Absatz 2 wird folgender Absatz 3 eingefiigt: ,(3) Abweichend von Absatz 2
Satz 1 erfolgt im Rahmen der ersten Laboruntersuchung fir die Zielkrankheit
Adrenogenitales Syndrom nach § 17 Absatz 1 Nummer 2 nach einem ersten
auffilligen Befund, zur nochmaligen Uberpriifung dieses Befundes aus der ersten
Trockenblutkarte die Laboranalyse gemall § 17 Absatz 2 Satz 2. Wird der erste
auffallige Befund durch eine interne Validierungsuntersuchung bestatigt, ist eine
zweite Laboruntersuchung anhand einer zweiten Trockenblutkarte durchzufihren
und Absatz 2 findet im Ubrigen Anwendung.”



Der bisherige Absatz 3 wird Absatz 4 und wird wie folgt gedndert:

a) In Satz 1 werden nach der Angabe ,16“ die Worter ,,oder wenn bereits nach der
ersten Laboruntersuchung aus laborarztlicher Sicht ein hochgradiger
Krankheitsverdacht besteht,” eingefligt.

b) In Satz 2 wird das Wort ,diese” durch das Wort , die” ersetzt und das Wort
,Befund” durch die Woérter ,,positiven Screeningbefund” ersetzt.

c) In Satz 3 wird das Wort ,Screeningergebnisses” durch das Wort
»,Screeningbefundes” ersetzt.

Position DKG/GKV-SV/KBV/KZBV | Position PatV

Der bisherige Absatz 4 wird Absatz | Der bisherige Absatz 4 wird Absatz 5 und
5. wie folgt gefasst: ,,(5) Sicherzustellen ist,
dass zwischen der Abnahme der Probe und
der Ubermittlung eines auffilligen
Befundes nicht mehr als 72 Stunden
liegen.”

§ 19 wird wie folgt gefasst:

,§& 19 Verantwortlichkeiten

(1)

(2)

(3)

(4)

Der Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat, ist
fur die Aufklarung, Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe und
Probenibermittlung an das Labor verantwortlich. Er hat das Labor mit der Analyse
der zugesandten Proben zu beauftragen.

Wurde die Geburt durch eine Hebamme verantwortlich geleitet, so soll sie/er in
gegenseitigem Einvernehmen eine gemiR Absatz 1 verantwortliche Arztin/einen
verantwortlichen Arzt benennen. Ist eine Benennung ausnahmsweise nicht
moglich, haben die Hebammen die Aufkldrung, Einholung der Einwilligung,
Entnahme der Blutprobe und Probenermittlung an das Labor in eigener
Verantwortung durchzufiihren, wenn die Rickfragemoglichkeit an eine
Arztin/einen Arzt gewihrleistet ist.

Die Probenubermittlung erfolgt an eine/n nach §23 berechtigte/n
Laborérztin/Laborarzt, die/der die Verantwortung fir die Laboruntersuchungen
nach §17 und im Falle der vorliegenden Einwilligung nach §16 die
Befundiibermittlungen an die Eltern nach § 22 sowie die Befundweitergabe an eine
behandelnde Arztin oder einen behandelnden Arzt im Krankenhaus nach
§ 22 Absatz 2 sowie an die spezialisierte Einrichtung und Beauftragung dieser zur
Kontaktaufnahme mit den Eltern nach § 22a Absatz 1 und 2 tragt.

Die/der die U2-Friherkennungsuntersuchung beim Neugeborenen durchfihrende
Arztin/Arzt hat sich bei der Untersuchung zu vergewissern, dass die Entnahme der
Blutprobe fir das erweiterte Neugeborenen-Screening dokumentiert wurde. Ist
das Screening nicht dokumentiert, so hat sie/er das Screening nach dieser Richtlinie
anzubieten.”



VI.

VII.

§ 20 wird wie folgt gedndert:

1. In Absatz 2 Satz 3 wird das Wort ,,(Personensorgeberechtigten)” gestrichen, das
Wort ,einer” durch das Wort ,eines” ersetzt und die Worter ,zweiten
Laboruntersuchung” durch das Wort ,Zweitscreenings” ersetzt.

2. In Absatz 3 werden nach dem Wort ,soll” die Worter ,unabhangig von der
Lebensstunde” eingefligt.

3. Folgender Absatz 5 wird angefiigt:

»(5) Soweit die Eltern nicht ihre Einwilligung verweigern, ist das Labor der ersten
Untersuchung auch fiir die weiteren Untersuchungen nach § 17 zu beauftragen.”

§ 21 wird wie folgt gedndert:

1. Die Uberschrift wird wie folgt gefasst: ,,& 21 Probenentnahme, Bearbeitung und
Dokumentation”.

2. Absatz 5 wird wie folgt gefasst:

,(5) Um die Ubermittlung eines auffilligen Befundes an die Eltern innerhalb von 72
Stunden ab Probenabnahme zu erreichen,

Position DKG/GKV-SV/KBV/KZBV | Position PatV
soll ist

der Versand der Probe ab Probenabnahme innerhalb von 24 Stunden
Position DKG/GKV-SV/KBV/KZBV | Position PatV
erfolgen.” sicherzustellen.”

3. Nach Absatz 6 wird folgender Absatz 7 eingefiigt: ,(7) Die Laborarztin oder der
Laborarzt bestatigt dem Einsender den Eingang der Blutprobe.”

§ 22 wird wie folgt gefasst:
»§ 22 Befundiibermittlung

(1)  Wenndie Untersuchung aus der Blutprobe des Kindes im Labor einen auffalligen
Befund ergibt, sind die Eltern zur Abwendung unmittelbarer Gefahren fiir die
Gesundheit des Kindes und zur Gewadhrleistung einer schnellstmoglichen weiteren
Diagnostik unverziglich durch die/den fur die Befundibermittlung verantwortliche
Laborarztin oder verantwortlichen Laborarzt, miindlich sowie schriftlich, zu
unterrichten. Fiur diese Befundibermittlung ist die Einwilligung gemal® § 16 Absatz 3
Satz 3 Voraussetzung. Die Eltern sind zur Veranlassung der Entnahme einer weiteren
Blutprobe oder zur weiteren Abkldarung gemdfl § 18 aufzufordern. Bei der
Befundibermittlung durch die Laborarztin oder den Laborarzt an die Eltern ist auf die
Notwendigkeit einer schnellen, fachkompetenten Abkldarung und Weiterbetreuung
ausdriicklich und mit Bezug auf die befundete Zielkrankheit hinzuweisen. Die Eltern
sind Uber die nachsterreichbaren, auf die jeweilige Zielerkrankung spezialisierten
padiatrischen  Einrichtungen mit 24-stiindiger Erreichbarkeit sowie deren
Kontaktdaten mit Telefonnummern zu informieren.

(2) Nur fur den Fall, dass das Neugeborene zum Zeitpunkt der Unterrichtung im
Krankenhaus behandelt wird, wird abweichend von Absatz 1 zuséatzlich zu den Eltern
auch die oder der dort behandelnde Arztin oder Arzt Giber den auffilligen Befund
unterrichtet. Sie oder er ist zur Veranlassung der Entnahme einer weiteren Blutprobe
oder zur weiteren Abklarung gemall § 18 aufzufordern. Es gilt § 16 Absatz 4. Der
behandelnden Arztin oder dem behandelnden Arzt sind auch Kontaktméglichkeiten



VIII.

(insbesondere Telefonnummern) zu den né&chsterreichbaren, auf die jeweilige
Zielerkrankung spezialisierten padiatrischen Einrichtungen mit 24-stiindiger
Erreichbarkeit zum Zwecke der Absprache der weiteren Vorgehensweise mitzuteilen.

(3) Datum und Uhrzeit der Befundibermittlung, der Informationsempfanger und
das vereinbarte Vorgehen sind durch die Labordrztin oder der Laborarzt zu
dokumentieren.

(4) Fir ihre Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der méglichen Befundiibermittlung sind
die Telefonnummern und Adressen der Eltern auf einem abtrennbaren Teil der
Filterpapierkarte anzugeben. Die schriftliche Einwilligung der Eltern gemall § 16
umfasst grundsatzlich die Verarbeitung der personenbezogenen Daten, insbesondere
der Telefonnummer und Adresse, zum Zwecke der unmittelbaren Kontaktaufnahme
im Sinne von Absatz 1. Nach abgeschlossener Diagnostik, Befundiibermittlung und
Abrechnung sowie eventueller Abklarungsdiagnostik sind die Kontaktdaten
unverziiglich zu léschen und die weiteren personenbezogenen Daten zu
pseudonymisieren.

(5) Die Eltern werden ohne Vorliegen eines auffilligen Befundes nur auf ihre
ausdriickliche Nachfrage von der Laborarztin oder vom Laborarzt informiert.”

Nach § 22 wird folgender § 22a eingeflgt:
»8 22a Befundweitergabe

(1) Mit der Mitteilung eines positiven Screeningbefundes nach § 22 Absatz 1 ist
darauf hinzuweisen, dass eine Abklarungsdiagnostik durchzufiihren ist. Die Eltern sind
erganzend dariber zu informieren, dass eine Befundweitergabe zum Zwecke der
schnellen Terminvereinbarung fiir eine Abklarungsdiagnostik an eine entsprechende
spezialisierte Einrichtung ihrer Wahl durch die Laborérztin oder den Laborarzt erfolgen
kann.

(2) Die Laborédrztin oder der Laborarzt Gbermittelt den Befund an eine von den
Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtung.

Position DKG/GKV-SV Position KBV/KZBV/PatV
Die spezialisierte Eine Arztin oder ein Arzt der
spezialisierten

Einrichtung kontaktiert die Eltern fir die Vereinbarung eines Termins zur
Abklarungsdiagnostik

Position DKG/GKV-SV/KBV/KZBV Position PatV

und steht fiir Riickfragen der Eltern zum
Verdacht auf die Zielkrankheit zur
Verfliigung.

(3) Die spezialisierte Einrichtung teilt nach Abschluss der Abklarungsdiagnostik den
Befund dem fiir die erste Screeninguntersuchung zustandigen Labor zum Zwecke der
Qualitatssicherung des Analyseverfahrens des Labors nach § 26 Absatz 3 mit. Die
Befundweitergabe nach Satz 1 und eine dazu erforderliche Verarbeitung von
personenbezogenen Daten dirfen nur mit schriftlicher oder in elektronischer Form



vorliegender Einwilligung und nach vorheriger Information der Eltern nach der
Mitteilung des Ergebnisses der Abklarungsdiagnostik erfolgen.

Position DKG/GKV-SV Position KBV/KZBV/PatV

“Kein Text (4) Im Falle eines positiven
Abklarungsbefundes Ubermittelt die
oder der fir die Behandlung der
Zielerkrankung zustdndige Arztin oder
Arzt dem far die erste
Screeninguntersuchung zustandigen
Labor den Behandlungsstatus, soweit die
Eltern nach vorheriger Information ihre
Einwilligung in diese Verarbeitung der
hierzu erforderlichen
personenbezogenen Daten gegeniiber
ihr oder ihm erteilt haben.”

Nach dem neuen § 22a wird folgender § 22b eingefligt:
,§ 22b Erinnerungsmanagement

(1)  Geht keine angeforderte Kontrollkarte im Labor ein, kontaktiert die Laborarztin
oder der Laborarzt die Eltern um auf die Notwendigkeit der Abnahme einer
Kontrollkarte hinzuweisen.

(2)  Sind die Eltern nicht in der spezialisierten Einrichtung ihrer Wahl erschienen
oder haben keinen Termin fir die Abklarungsdiagnostik mit dieser vereinbart, meldet
die spezialisierte Einrichtung dies wunverziiglich an das fir die erste
Screeninguntersuchung zustandige Labor zurlick. Hat die Laborarztin oder der
Laborarzt keinen Befund der Abklarungsdiagnostik bis zu diesem Zeitpunkt der
Rickmeldung erhalten, kontaktiert dieser beziehungsweise diese die Eltern, um
nochmals auf die Notwendigkeit einer schnellen, fachkompetenten Abkldarung und
Weiterbetreuung hinzuweisen.

(3) Fiir die Verarbeitung der personenbezogenen Daten nach Absatz 1 und 2 ist eine
Einwilligung nach § 16 Absatz 4 einzuholen.”

§ 26 wird wie folgt gedndert:
1. Nach Absatz 2 wird folgender Absatz 3 eingefiigt:

,(3) Es ist sicherzustellen, dass die fir die Analyseverfahren festgelegten
Grenzwerte laborintern stetig Uberpriift werden, um falsch-positive
Screeningbefunde zu verringern und falsch-negative Befunde vermieden werden.
Hierfir erfolgt ein laborinterner Abgleich der Befunde der jeweiligen
Neugeborenen aus dem Screening und der nach § 22a Gbermittelten Befunde aus
der Abklarungsdiagnostik.”

2. Der bisherige Absatz 3 wird Absatz 4 und die Worter ,,am Tage des” werden durch
die Worter ,innerhalb von 24 Stunden nach” ersetzt, das Wort ,,pathologische”
durch das Wort ,,auffillige” ersetzt



Position GKV-SV/PatV/KBV/KZBV Position DKG
und folgender Satz nach Satz 2
angeflgt:

»Stellt das Labor UnregelmaBigkeiten
beim Betropfen der Trockenblutkarten,
Probeneingang-/versand fest, wird der
Einsender darliber informiert. Bei
wiederholten UnregelméaRigkeiten
missen dem Einsender zeitnah
Schulungen angeboten werden.”

Nach Absatz 4 werden folgende Absdtze 5 und 6 eingefligt:

,(5) Zur jahrlichen Uberpriifung des erweiterten Neugeborenen-Screenings
missen die die Laborleistungen erbringenden Arztinnen und Arzte im ersten
Quartal jedes Jahres der durch den G-BA gemalR § 28 Absatz 1 beauftragten Stelle
sowohl patientenanonymisierte, aggregierte Daten als auch die Ergebnisse der
Abklarungsdiagnostik in anonymisierter Form in Fallen von positiven
Screeningbefunden (iber ihre Leistungen nach dieser Richtlinie im
vorangegangenen Jahr vorlegen.

(6) Folgende Daten sind nach Absatz 5 zu libermitteln:

Labordaten

Angaben zum Labor

Methoden allgemein

Analyse-Methoden (inklusive Kit), Filterpapier, Zielparameter, Cut-offs
Organisation

Angaben zur Organisation (z.B. Tracking, Anbindung an andere
Versorgungsstrukturen)

Anzahl der durch die Einsender eingesandten Leerkarten

Anzahl der abgelehnten Screenings

Prozesszeiten

- Abnahmezeitpunkt (Zeitspanne zwischen Geburt und Blutabnahme)

- Versandzeit (Zeitspanne zwischen Blutentnahme und Laboreingang)

- Befundmitteilungszeit (Zeitspanne zwischen Probeneingang und Befundausgang)
Gesamtzahlen

- Anzahl der Erstscreenings (differenziert nach Abnahme- und Gestationsalter,
Bundesland)

- Anzahl der angeforderten Folgeuntersuchungen (bei Entlassung vor vollendeten
36 Lebensstunden sowie Geburt vor vollendeten 32 Schwangerschaftswochen) -
ohne Recall - und eingegangenen Folgekarten differenziert nach:

- Abnahme- und Gestationsalter, Probenqualitat
- sonstigem (z. B. Medikamente, Transfusion)

Recall
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Anzahl der Recalls (Kontrolluntersuchung wegen einer auffilligen ersten
Trockenblutkarte), differenziert nach

- Krankheiten

- Verstorbene Kinder nach Recall

- Durch Kontrollkarte unauffallig

- Kontrollkarte nicht eingegangen und

- Anzahl der Befunde mit hochgradigem Krankheitsverdacht bei denen direkt die
Abklarungsdiagnostik angefordert wurde

Angaben zur Abklarungsdiagnostik (angefordert, bestatigt, offen, unauffallig)
Screeningbefunde

Pathologischen Fillen

Screeningbefunde und Zeitpunkt des Erstscreenings

Diagnostische MaBnahmen und Ergebnis

Position DKG/GKV-SV Position KBV/KZBV/PatV
Kein Text Sofern bekannt, der Beginn der im
Neugeborenenalter indizierten

Behandlung differenziert nach
Zielerkrankungen

Falsch negative Befunde

Sofern vorhanden Hinweise auf falsch negative Befunde”

4. Der bisherige Absatz 4 wird Absatz 7 und wie folgt gefasst:

,7) Zum Zwecke der einheitlichen Dokumentation stellt die unabhangige
wissenschaftliche Institution den Laboren detaillierte Vorlagen fir die
Ubermittlung der Daten zur Verfiigung.

5. Nach Absatz 7 (neu) wird folgender Absatz 8 eingefligt:

»(8) Die gemal § 28 Absatz 1 beauftragte unabhangige Stelle stellt Auswertungen
der Daten in einem Screeningreport dem G-BA jahrlich zur Verfliigung. Der
Screeningreport enthalt die Auswertung der Daten aus dem vorletzten Jahr.”

In § 27 Absatz 1 Satz 1 werden die Worter ,,auf dem Mustervordruck nach” durch die
Worter ,gemall den Vorgaben in der” ersetzt und vor dem Wort ,der” das Wort ,,auf”
eingeflgt.

§ 28 wird wie folgt gefasst:
u§ 28 Evaluation

(2) Der G-BA beauftragt eine unabhédngige Stelle mit der Erstellung eines jahrlichen
Screeningreports zur Uberpriifung des erweiterten Neugeborenen-Screenings auf der
Grundlage der im § 26 Absatz 6 definierten Daten. Der Screeningreport wird dem
G-BA jahrlich zur Verfligung gestellt und auf der Internetseite des G-BA veroffentlicht.
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(2) Ergeben sich aus dem Screeningreport weitere Evaluationsfragestellungen, ist
zu prifen, ob eine anlassbezogene Evaluation erfolgen soll. Im Falle der Notwendigkeit
einer anlassbezogenen Evaluation beauftragt der G-BA dazu eine unabhangige
wissenschaftliche Institution. Der G-BA wird in einem gesonderten Beschluss die
Kriterien festlegen, nach denen, die anlassbezogene Evaluation durchgefihrt wird.”

§ 32 wird wie folgt gedndert:

1. In Absatz 1 Satz 2 werden die Worter ,(z.B. Eltern)” durch die Woérter ,,(im
Folgenden ,Eltern” genannt)” ersetzt und nach den Wortern ,durch die” die
Worter ,gemal § 35 eingefiigt.

2. In Absatz 2 Satz 1 werden die Worter ,,oder einen Entbindungspfleger” gestrichen.

3. Dem Absatz 3 wird folgender Satz angefligt: ,,Den Eltern ist vom Leistungserbringer
(im Folgenden , Einsender” genannt) der Name des beauftragten Labors schriftlich
im Untersuchungsheft fir Kinder auszuhdndigen, mit der Aufforderung den
Labornamen bei weiteren erforderlichen Laboruntersuchungen der
veranlassenden Arztin oder dem veranlassenden Arzt mitzuteilen.”

4. Absatz 4 Satz 2 wird durch folgenden Satz ersetzt ,Die Einwilligung umfasst alle
Bestandteile der Untersuchung und den Umfang der mit der Filterpapierkarte
weiterzugebenden personenbezogenen Daten sowie die Befundiibermittlung von
der Laborarztin oder dem Laborarzt an die Eltern gemaR § 37 Absatz 1.“ eingefligt.

5. In Absatz 4 Satz 3 wird das Wort ,Personensorgeberechtigten” durch das Wort
,Elternteils” ersetzt.

6. In Absatz 4 Satz 4 werden die Worter ,,die Labore” durch die Woérter ,,das Labor”
ersetzt und nach dem Wort ,,diirfen” die Worter ,,und dass die Unterrichtung und
Befundiibermittlung an sie durch die Laborarztin oder den Laborarzt erfolgt”
eingefligt.

In Absatz 4 Satz 5 wird das Wort ,,auch” gestrichen.
Nach Absatz 4 wird folgender Absatz 5 eingefiigt:

,(5) Die Befundweitergabe durch die Laboréarztin oder den Laborarzt an eine von
den Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtung inklusive der Kontaktaufnahme
derselbigen mit den Eltern gemald § 37a Absatz 1 und 2 sowie an die behandelnde
Arztin oder den behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 37 Absatz 3 und das
Erinnerungsmanagement gemal § 37 b sowie die dazu erforderliche Verarbeitung
von personenbezogenen Daten dirfen nur mit ausdricklicher Einwilligung und
nach vorheriger Information der Eltern und nach Mitteilung eines auffalligen
Befundes erfolgen. Die Einwilligung kann jederzeit schriftlich oder mindlich mit
Wirkung fir die Zukunft gegenliber der aufklarenden Person widerrufen werden.”

§ 34 wird wie folgt gefasst:
,§ 34 Grundsatze des Screening-Verfahrens

(2) Ergibt das Screening einen positiven Befund, sind die Eltern zeitnah, spatestens
innerhalb von 14 Kalendertagen lber das Ergebnis zu informieren, um eine Abklarung
in der Regel durch einen Schweillitest (gegebenenfalls alternative
Konfirmationsdiagnostik) und bei Bestatigung die anschlielende Therapieeinleitung zu
ermoglichen.
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(2) Die im Rahmen des Screenings erhobenen Daten diirfen ausschlieflich zu den
Zwecken verwendet werden, die vorgenannte Zielkrankheit zu erkennen und zu
behandeln sowie fir die Qualitdtssicherung des jeweiligen Analyseverfahrens des
beauftragten Labors, um falsch positive und falsch negative Screeningbefunde zu
verringern.”

§ 35 wird wie folgt gedndert:
1. Die Uberschrift wird wie folgt gefasst: ,§ 35 Verantwortlichkeiten®.

2. In Absatz 1 Satz 1 werden nach dem Wort , Aufklarung” ein Komma und die Worter
,Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe, Probenermittlung an das
Labor“ eingefligt und die Worter ,und bei Einwilligung der
Personensorgeberechtigten auch fiir die Durchfiihrung des Screenings” gestrichen.

3. In Absatz 1 wird Satz 2 wie folgt gefasst: ,Der Einsender hat das Labor mit der
Analyse der zugesandten Proben zu beauftragen.”

4. In Absatz 2 werden die Worter ,,oder einen Entbindungspfleger” gestrichen.

Absatz 3 wird wie folgt gefasst: ,(3) Die oder der die U2- und/oder U3-
Friherkennungsuntersuchung durchfiihrende Arztin oder Arzt hat sich zu
vergewissern, dass das Screening auf Mukoviszidose dokumentiert wurde. Sofern
bis zu einem Alter des Kindes von vier Lebenswochen noch keine &rztliche
Aufklarung tber ein Screening auf Mukoviszidose erfolgt ist, muss die Arztin oder
der Arzt die Eltern aufklaren und gegebenenfalls das Screening auf Mukoviszidose
veranlassen.”

6. Nach Absatz 3 wird folgender Absatz 4 eingefligt: ,,(4) Die Probenermittlung erfolgt
an eine oder einen nach § 38 berechtigte Laborarztin oder berechtigten Laborarzt,
die oder der die Verantwortung fir die Laboruntersuchung nach § 33 und im Falle
der vorliegenden Einwilligung nach § 32 die Befundiibermittlungen an die Eltern
nach & 37 sowie die Befundweitergabe an eine behandelnde Arztin oder einen
behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 37 Absatz 3 sowie an die spezialisierte
Einrichtung und Beauftragung dieser zur Kontaktaufnahme mit den Eltern nach
§ 37a Absatz 1 und 2 tragt.”

7. Der bisherige Absatz 4 wird Absatz 5 und die Wérter ,Gelben Heft” werden durch
die Worter ,,Untersuchungsheft flr Kinder” ersetzt.

§ 36 wird wie folgt gedndert:
1. In Absatz 1 wird nach der Angabe ,,§ 21 die Angabe , Absdtze 1-4 und 6 eingefligt.
2. In Absatz 2 Satz 1 werden die Woérter ,,oder einen Entbindungspfleger” gestrichen.

3. Folgender Absatz 4 wird angefligt: ,(4) Soweit die Eltern nicht ihre Einwilligung
verweigern, ist das Labor der ersten Untersuchung auch fiir die weiteren
Untersuchungen nach & 33 zu beauftragen.”

§ 37 wird wie folgt gefasst:
»8 37 Befundilibermittlung

(2) Ein positiver Screeningbefund gemalR § 33 wird von der verantwortlichen
Laborarztin oder vom verantwortlichen Laborarzt, mindlich sowie schriftlich den
Eltern mitgeteilt. Fiir diese Befundiibermittlung ist die Einwilligung gemal § 32 Absatz
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4 Satz 2 Voraussetzung. Die Eltern sind zur Veranlassung der weiteren Abkldrung
gemdll § 34 Absatz 1 aufzufordern. Einzelheiten zum Ergebnis der DNA-
Mutationsanalyse werden im Rahmen des Screenings nicht mitgeteilt. Bei der
Befundibermittlung durch die Laborarztin oder den Laborarzt an die Eltern ist auf die
Notwendigkeit einer fachkompetenten Abkldarung und Weiterbetreuung hinzuweisen.
Die Eltern sind Uber eine auf die Diagnose und Behandlung der Mukoviszidose
spezialisierte Einrichtung sowie deren Kontaktdaten mit Telefonnummern zu
informieren.

(2)  Wenn die Eltern vorher in die Weitergabe der Ergebnisse an die behandelnde
Arztin/den behandelnden Arzt eingewilligt haben, hat das Labor bei Vorliegen eines
abklarungsbedirftigen Schweilitests (Chloridbestimmung mittels Pilocarpin-
lontophorese) oder einer anderen abklarungsbedirftigen Konfirmationsdiagnostik,
Einzelheiten zur DNA-Mutationsanalyse des Screenings an die behandelnde Arztin/den
behandelnden Arzt weiterzugeben.

(3) Nur fiir den Fall, dass das Neugeborene zum Zeitpunkt der Befundiibermittlung
im Krankenhaus behandelt wird, wird abweichend von Absatz 1 zusatzlich zu den
Eltern auch die behandelnde Arztin oder der behandelnde Arzt iiber den positiven
Befund unterrichtet. Sie oder er ist zur Veranlassung der weiteren Abklarung gemaR
§ 34 Absatz 1 aufzufordern. Es gilt § 32 Absatz 5. Der behandelnden Arztin oder dem
behandelnden Arzt sind auch die Kontaktmoglichkeiten (insbesondere
Telefonnummern) von einer auf Mukoviszidose spezialisierten pdadiatrische
Einrichtungen zum Zwecke der Absprache der weiteren Vorgehensweise mitzuteilen.

(4) Das Datum der Befundiibermittlung, der Informationsempfanger und das
vereinbarte Vorgehen sind durch die Labordrztin oder den Laborarzt zu
dokumentieren.

(5) Die Eltern werden bei Vorliegen eines negativen Screeningbefundes nur auf
ihren ausdricklichen Wunsch vom Labor informiert.

(6) Fiir ihre Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der moglichen Befundibermittlung sind
die Telefonnummer und Adresse der Eltern auf einem abtrennbaren Teil der
Filterpapierkarte anzugeben. Die schriftliche Einwilligung der Eltern gemaR § 32
umfasst grundsatzlich die Verarbeitung der personenbezogenen Daten, insbesondere
der Telefonnummer und Adresse, zum Zwecke der Kontaktaufnahme im Sinne von
Absatz 1. Nach abgeschlossener Diagnostik, Befundiibermittlung und Abrechnung
sowie eventueller Abklarungsdiagnostik sind die Kontaktdaten unverziglich zu I6schen
und die weiteren personenbezogenen Daten zu pseudonymisieren.”

Nach § 37 wird folgender & 37a eingeflgt:
»§ 37aBefundweitergabe nach Abklarungsdiagnostik

(1) Mit der Mitteilung eines positiven Screeningbefundes nach § 37 Absatz 1 ist
darauf hinzuweisen, dass eine Abklarungsdiagnostik durchzufiihren ist. Die
Eltern sind ergdnzend dariiber zu informieren, dass eine Befundweitergabe zum
Zwecke der schnellen Terminvereinbarung fir eine Abklarungsdiagnostik an
eine entsprechende spezialisierte Einrichtung ihrer Wahl durch die Laborarztin
oder den Laborarzt erfolgen kann.

(2) Die Laborarztin oder der Laborarzt Gbermittelt den Befund an eine von den
Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtung.
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Position DKG/GKV-SV Position GKV-SV/KBV/KZBV/PatV
Die spezialisierte Eine Arztin oder ein Arzt der

Einrichtung kontaktiert die Eltern fir die Vereinbarung eines Termins zur
Abklarungsdiagnostik

Position DKG/GKV-SV/KBV/KZBV Position PatV

und steht fir Riickfragen der Eltern zum
Verdacht auf die Zielkrankheit zur
Verfiigung.

(3) Die spezialisierte Einrichtung teilt nach Abschluss der Abklarungsdiagnostik den
Befund dem fiur die Screeninguntersuchung zustandigen Labor zum Zwecke der
Qualitatssicherung des Analyseverfahrens des Labors nach § 40 Absatz 2 mit. Die
Befundweitergabe nach Satz 1 und eine dazu erforderliche Verarbeitung von
personenbezogenen Daten darf nur mit schriftlicher oder in elektronischer Form
vorliegender Einwilligung und nach vorheriger Information der Eltern nach der
Mitteilung des Ergebnisses der Abklarungsdiagnostik erfolgen.

Position DKG/GKV-SV Position KBV/KZBV/PatV

“Kein Text (4) Im Falle eines positiven
Abklarungsbefundes Ubermittelt die
oder der fir die Behandlung der
Zielerkrankung zustdndige Arztin oder
Arzt dem far die erste
Screeninguntersuchung zustandigen
Labor den Behandlungsstatus, soweit die
Eltern nach vorheriger Information ihre
Einwilligung in diese Verarbeitung der
hierzu erforderlichen
personenbezogenen Daten gegenlber
ihr oder ihm erteilt haben.”

Nach dem neuen § 37a wird folgender § 37b eingefiigt:
»§& 37b Erinnerungsmanagement

(1) Sind die Eltern nicht in der spezialisierten Einrichtung ihrer Wahl erschienen oder
haben keinen Termin fiir die Abklarungsdiagnostik mit dieser vereinbart, meldet die
spezialisierte Einrichtung dies unverziiglich an das fir die erste Screeninguntersuchung
zustandige Labor zuriick. Hat die Laborarztin oder der Laborarzt keinen Befund der
Abklarungsdiagnostik bis zu diesem Zeitpunkt der Riickmeldung erhalten, kontaktiert
diese beziehungsweise dieser die Eltern, um nochmals auf die Notwendigkeit einer
schnellen, fachkompetenten Abklarung und Weiterbetreuung hinzuweisen.

(2) Fur die Verarbeitung der personenbezogenen Daten nach Absatz 1 ist eine
Einwilligung nach § 32 Absatz 5 einzuholen.”

In § 38 werden die Worter ,,abweichend vom § 26 Absatz 4“ gestrichen.
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Der § 40 wird wie folgt neu gefasst:

»(1) Als Anforderungen an die Qualitatssicherung der Labore gelten auch fir das
Screening auf Mukoviszidose die Regelungen des § 26 Absatz 1, 2, 3 und 5, 6 und 7
entsprechend mit der Malgabe, dass abweichend von § 26 Absatz 6 der Bericht
Angaben zu

der Zahl der untersuchten Proben (Erstscreenings),
Anzahl der abgelehnten Screenings,

Anzahl Proben mit unzureichender Probenqualitat,
Anzahl der auffalligen Screeningbefunde,

Anzahl bestatigter Falle mit Aufschliisselung nach Konfirmation durch SchweiBtest,
Leitfahigkeit, zwei CFTR-Mutationen bzw. Mekonium lleus,

Anzahl CFSPID Falle,

der Zeitspanne zwischen Probeneingang und Mitteilung des Screeningbefunds an den
Einsender, die Anzahl und Art der gemalR § 37 mitgeteilten Screeningergebnisse und
die Anzahl der aufgrund auffilliger Konfirmationsdiagnostik angeforderten und
mitgeteilten DNA-Mutationsanalysen sowie die Ergebnisse der einzelnen
Untersuchungsschritte,

- IRT-Bestimmungen gesamt

- IRT = 99,9 Perzentile (failsafe)

- IRT = 99 Perzentile <99,9 Perzentile

- durchgefiihrte PAP Untersuchungen

- PAP > 87,5 Perzentile

- Produkt IRT x PAP auffallig

- durchgefihrte Mutationsanalysen

- Mutationsanalysen unauffalliges Ergebnis

- 1 oder 2 Mutationen

- den vorliegenden Befunden der Konfirmationsdiagnostik
- Anzahl SchweifStest

- Leitfahigkeit

- 2 Mutationen in der Konfirmation oder Screening
- Mekoniumileus

- CFSPID

enthalten muss. Sofern vorhanden sind Hinweise auf falsch negative Befunde zu
berichten.

(2) Es ist sicherzustellen, dass die flir die Analyseverfahren festgelegten Grenzwerte
laborintern stetig Uberprift werden, um die Testglte der Analyseverfahren zu
optimieren. Hierfur erfolgt ein laborinterner Abgleich der Befunde der jeweiligen
Neugeborenen aus dem Screening und der nach § 37a Gbermittelten Befunde aus der
Abklarungsdiagnostik.
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(3)  Zur jahrlichen Uberpriifung des Mukoviszidose-Screenings miissen die die
Laborleistungen erbringenden Arztinnen und Arzte im ersten Quartal jedes Jahres der
durch den G-BA gemaR § 28 Absatz 1 beauftragten Stelle sowohl
patientenanonymisierte, aggregierte Daten als auch die Ergebnisse der
Abklarungsdiagnostik in  anonymisierter Form in Fallen von positiven
Screeningbefunden Uber ihre Leistungen nach dieser Richtlinie im vorangegangenen
Jahr vorlegen.

(4)  Zum Zwecke der einheitlichen Dokumentation stellt die unabhdngige
wissenschaftliche Institution den Laboren detaillierte Vorlagen fiir die Ubermittlung
der Daten zur Verfligung.”

§ 42 wird wie folgt gefasst:
u§ 42 Evaluation

Die unabhangige Stelle nach § 28 Absatz 1 Satz 1 wird durch den G-BA beauftragt, den
jahrlichen Screeningreport gemal § 28 Absatz 1 Satz 1 neben der Uberpriifung des
erweiterten Neugeborenen-Screenings auch zur Uberpriifung des Mukoviszidose-
Screenings auf der Grundlage der gemafR § 40 Absatz 1 definierten Daten zu erstellen.
§28 gilt entsprechend.”

Die Anlage 2 ,Elterninformation zum Screening auf Mukoviszidose” wird wie folgt
geadndert:

1. Im Titel der Elterninformation wird das Wort ,(Personensorgeberechtigten)”
gestrichen.

2. Der Abschnitt ,,2. Wie kann Mukoviszidose behandelt werden?” wird wie folgt
gedndert:

a. Der Satz ,Zurzeit gibt es keine heilende Therapie bei Mukoviszidose.” wird
gestrichen.

b. Der Satz ,Allerdings konnen Krankheitszeichen durch verschiedene
Therapieansatze verbessert oder gelindert werden, so dass die Lebenserwartung
von Mukoviszidose-Patienten kontinuierlich gestiegen ist.” wird wie folgt gefasst:
,Die Krankheitszeichen dieser angeborenen Storung konnen durch verschiedene
Therapieansatze verbessert oder gelindert werden, so dass die Lebenserwartung
von Mukoviszidose-Patienten kontinuierlich gestiegen ist.”

c. Die Worter ,besonders kalorienreichen” werden durch das Wort
,bedarfsangepassten” ersetzt.

3. Der Abschnitt ,4. Wie wird die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
durchgefiihrt?“ wird wie folgt geandert:

a. Die Worter ,,oder einen Entbindungspfleger” werden gestrichen.

b. Vor dem Satz ,Die Blutprobe lhres Kindes wird nach der Untersuchung
vernichtet” werden folgende Satze eingefligt: ,Wenn Sie weitere Fragen zur
Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings haben, kénnen Sie sich an Ihre Arztin
oder lhren Arzt wenden oder im Labor anrufen. Die Kontaktdaten des Labors
finden Sie im Untersuchungsheft ihres Kindes.”

4. Der Abschnitt ,5. Wie werden Sie Uber das Reihenuntersuchungsergebnis
informiert und was folgt danach?“ wird wie folgt gefasst: ,Das Labor teilt Ihnen
innerhalb von 14 Tagen mit, ob der Befund kontrollbediirftig oder normal ist. Uber



ein normales Ergebnis werden Sie nur auf Ihre ausdriickliche Nachfrage informiert.
Bei einem kontrollbediirftigen Ergebnis wird lhnen von einer Arztin oder einem
Arzt mitgeteilt, in welcher spezialisierten Einrichtung Sie mit lhrem Kind eine
Abklarungsuntersuchung durchfiihren lassen kénnen. Diese ist notwendig, um den
Screeningbefund zu Uberprifen und eventuell TherapiemaBnahmen einzuleiten.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG | Position PatV

Kein Text Sie werden von einer Arztin oder einem
Arzt der spezialisierten Einrichtung
kontaktiert, um Sie Uber die mogliche
Erkrankung genauer zu informieren
sowie um einen Termin zu vereinbaren.

Uber die Art der Untersuchung und die Therapiemdglichkeiten werden Sie in dieser
Einrichtung umfassend aufgeklart. Ein kontrollbediirftiges Ergebnis bedeutet noch
nicht, dass lhr Kind Mukoviszidose hat. Nur eins von finf Kindern mit einem
kontrollbediirftigen Ergebnis hat tatsdchlich Mukoviszidose. Jedoch ist die
Wahrscheinlichkeit flir eine sogenannte Anlagetragerschaft erhoht. Die
Anlagetrager sind gesund, kénnen jedoch diese Anlage an ihre Nachkommen
weitergeben. In jedem Fall wird Ihnen eine genetische Beratung angeboten, damit
Sie sich ausfihrlich Gber die Bedeutung dieses Ergebnisses informieren kénnen. In
der spezialisierten Einrichtung fiir Mukoviszidose wird zundchst eine
Bestatigungsuntersuchung, in der Regel ein Schweilltest durchgefiihrt und alles
Weitere mit Ihnen besprochen. Dieser SchweilStest ist ungefdhrlich und
schmerzfrei und belastet lhr Kind nicht. Das Ergebnis wird Ihnen spatestens am
Folgetag nach der Untersuchung mitgeteilt. Mdglicherweise sind weitere
Untersuchungen erforderlich.”

Im Abschnitt ,,6. Sie entscheiden fiir lhr Kind!“ werden die Satze , lhre Einwilligung
umfasst nur die Durchfiihrung der Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose sowie
die Weitergabe der hierfir erforderlichen personenbezogenen Daten. Wir sind mit
der Durchfiihrung der Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose und der
Ubermittlung der hierfiir erforderlichen Angaben einverstanden:“ durch folgende
Satze ersetzt: ,lhre Einwilligung umfasst die Reihenuntersuchung auf
Mukoviszidose  sowie die Verarbeitung der hierflir erforderlichen
personenbezogenen Daten. Wir sind mit der Durchfihrung der
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose, der Verarbeitung der hierfir
vorgesehenen Angaben und im Falle eines auffdlligen Befundes mit der
Befundiibermittlung durch die Laborarztin/den Laborarzt einverstanden. Wir
nehmen zur Kenntnis, dass wir im Zuge einer Mitteilung eines auffalligen Befundes
am Telefon von der Laborarztin/von dem Laborarzt Gber das weitere mogliche
Vorgehen informiert werden. In diesem Gesprach werden wir um Einwilligung in
die 1. Befundweitergabe an eine eventuell im Krankenhaus behandelnde Arztin
oder behandelnden Arzt, 2. Befundweitergabe an eine von uns dann
auszuwahlende spezialisierte Einrichtung und 3. in die Kontaktaufnahme derselben
mit uns sowie die Kontaktaufnahme der Laboréarztin/des Laborarztes zwecks
Erinnerung gebeten.”

Die Worter ,Datum, Unterschrift mindestens eines/einer
Personensorgeberechtigten” werden durch die Worter ,,Datum, Unterschrift
mindestens eines Elternteils” ersetzt.



XXIV. Die Anlage 3 ,Elterninformation zum Erweiterten Neugeborenen-Screening” wird wie
folgt gedndert:

1. Folgende Abbildung wird nach der Uberschrift ,,Elterninformation zum Erweiterten
Neugeborenen-Screening” eingefiigt:



Sie werden von lhrer Arztin oder lhrem Arzt iiber die Untersuchung
aufgeklart. Die Untersuchung wird durchgefiihrt, wenn Sie damit
einverstanden sind.

Es wird lhrem Kind Blut abgenommen und an ein Labor geschickt.
Die Kontakitdaten des Labors werden im Gelben Heft dokumentiert.

- .
Y
Sie werden benachrichtigt und gebeten, eine Blutabnahme fir eine
Kontrolluntersuchung bei lhrem Kind vornehmen zu lassen.

- .
\J
Sie werden benachrichtigt und Ihnen wird erldutert, wo Sie lhr Kind fir -
die Abkl rungsuntersuchung vorstellen sollen.

- -
\J
Therapieeinleitung und weitere Betreuung erfolgen in einer

spezialisierten Einrichtung. Hierfiir werden Ihre Kontaktdaten an die
spezialisierte Einrichtung Gbermittelt.




In  dem  Abschnitt ,Warum werden Friitherkennungsuntersuchungen
durchgefiihrt?”“ werden die Worter ,,Giber 30 Jahren” durch die Angabe ,,1969“
ersetzt.

Dem Abschnitt ,Wann und wie wird untersucht?” wird folgender Satz angefugt:
»Wenn Sie weitere Fragen zur Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings haben,
kénnen Sie sich an lhre Arztin oder lhren Arzt wenden oder im Labor anrufen. Die
Kontaktdaten des Labors finden Sie im Untersuchungsheft ihres Kindes.”

Der Abschnitt ,,Wer erfahrt das Testergebnis?“ wird wie folgt gedndert:

a. Der Satz ,In jedem Falle erhalt der Einsender der Blutprobe innerhalb weniger
Tage einen schriftlichen Befund vom Screeninglabor.” wird gestrichen.

b. Der Satz ,In dringenden Fallen wird unverziiglich zuséatzlich direkt mit lhnen
Kontakt aufgenommen“ wird wie folgt gefasst: ,Bei auffalligen
Untersuchungsergebnissen wird unverziglich direkt mit lhnen Kontakt
aufgenommen.”

c. Nach dem Satz ,Unauffallige Untersuchungsergebnisse werden Ihnen nur auf
Ihre personliche Nachfrage hin mitgeteilt.” wird folgender Satz angefiigt: ,Die
Kontaktdaten des Labors, an das die Blutprobe geschickt wurde, werden im
Untersuchungsheft fir Kinder dokumentiert.”

In dem Abschnitt ,Was bedeutet das Testergebnis?“ wird nach dem Satz ,Eine
Wiederholung eines Testes kann aber auch notwendig sein, wenn z. B. der
Zeitpunkt der Blutabnahme nicht optimal war.” folgender Satz angefuigt: ,Wenn
Sie Fragen zur Wiederholung der Untersuchung haben, kdnnen Sie im Labor
anrufen.”

Nach dem Abschnitt ,,Was bedeutet das Testergebnis?“ wird folgender Abschnitt
eingefligt: ,Was miissen Sie tun, wenn der Screeningbefund auffallig ist?

Ilhnen wird von einer Arztin oder einem Arzt mitgeteilt, in welcher spezialisierten
Einrichtung Sie mit lhrem Kind eine Abkldarungsuntersuchung durchfiihren lassen
konnen. Diese ist notwendig, um den Screeningbefund zu Uberprifen und
eventuell TherapiemaRnahmen einzuleiten.

Position GKV-SV/DKG/KBV/KZBV Position PatV

Kein Text Sie werden von einer Arztin oder
einem Arzt der spezialisierten
Einrichtung kontaktiert, um Sie lber
die mogliche Erkrankung genauer zu
informieren sowie um einen Termin
zu vereinbaren.

Uber die Art der Untersuchung und die Therapieméglichkeiten werden Sie in dieser
Einrichtung umfassend aufgeklart.”

Der Abschnitt ,Konnen diese Krankheiten geheilt werden?”“ wird wie folgt
gedndert:

a. Die Uberschrift ,Kénnen diese Krankheiten geheilt werden?“ wird wie folgt
gefasst: ,,Wie werden diese Krankheiten behandelt?”

b. Der Satz ,LAlle genannten Stoffwechseldefekte, endokrinen und
neuromuskuldren Stérungen sowie Blut- und Immundefekte sind angeboren und
konnen in den meisten Fallen nicht geheilt werden.” wird gestrichen.

c. Der Satz ,Jedoch kdnnen die Auswirkungen dieser angeborenen Stérungen mit
einer entsprechend frihzeitigen Behandlung vermieden oder zumindest



vermindert werden.” wird wie folgt gefasst: ,Die Auswirkungen dieser
angeborenen Stérungen konnen mit einer entsprechend friihzeitigen Behandlung
vermieden oder zumindest vermindert werden.”

d. In dem Satz ,lhr Einverstandnis umfasst nur die oben genannten
Zielerkrankungen sowie die Weitergabe der personenbezogenen Angaben zur
Durchfiihrung des erweiterten Neugeborenen-Screenings.” wird das Wort ,,nur”
durch die Worter ,das erweiterte Neugeborenen-Screening auf” und das Wort
»Weitergabe” durch das Wort ,Verarbeitung” ersetzt.

e. Der Satz ,Wir sind mit der Durchfihrung der Untersuchung und der
Ubermittlung der hierfiir vorgesehenen Angaben einverstanden.” wird wie folgt
gefasst: ,Wir sind mit der Durchflihrung der Untersuchung, der Verarbeitung der
hierfiir vorgesehenen Angaben und im Falle eines auffalligen Befundes mit der
Befundibermittlung durch die Laborarztin/den Laborarzt einverstanden.”

f. Dem Abschnitt werden folgende Satze angefiigt: ,Wir nehmen zur Kenntnis, dass
wir im Zuge einer Mitteilung eines auffalligen Befundes am Telefon von der
Laborarztin/von dem Laborarzt Gber das weitere mogliche Vorgehen informiert
werden. In diesem Gesprach werden wir um Einwilligung in die 1.
Befundweitergabe an eine eventuell im Krankenhaus behandelnde Arztin oder
einen im Krankenhaus behandelnden Arzt, 2. Befundweitergabe an eine von uns
dann auszuwadhlende spezialisierte Einrichtung und 3. in die Kontaktaufnahme
derselben mit uns sowie die Kontaktaufnahme der Laborarztin/des Laborarztes
zwecks Erinnerung gebeten.”

8. Die Worter ,Datum, Unterschrift mindestens eines/einer
Personensorgeberechtigten” werden durch die Worter ,,Datum, Unterschrift
mindestens eines Elternteils” ersetzt.

XXV. Die Anderungen der Richtlinie treten am Tag nach der Veréffentlichung im
Bundesanzeiger in Kraft.

Die Tragenden Griinde zu diesem Beschluss werden auf den Internetseiten des G-BA unter
www.g-ba.de veroffentlicht.
Berlin, den TT. Monat JJJJ
Gemeinsamer Bundesausschuss
gemald § 91 SGB V

Der Vorsitzende

Prof. Hecken
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1. Rechtsgrundlage

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) beschliet die zur Sicherung der arztlichen
Versorgung erforderlichen Richtlinien Gber die Gewahr fir eine ausreichende, zweckmalige
und wirtschaftliche Versorgung der gesetzlich Versicherten.

Gemall § 26 des Flinften Buches Sozialgesetzbuch (SGB V) haben Kinder bis zur Vollendung
des 18. Lebensjahres Anspruch auf Untersuchungen zur Friiherkennung von Krankheiten, die
ihre korperliche, geistige oder psychosoziale Entwicklung in nicht geringfligigem Malie
gefahrden.

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) liberprift gemaR gesetzlichem Auftrag nach § 26
Absatz 2 i.V.m. §§ 25 Absatz 3, 135 Absatz 1 Satz 1 Fiinftes Buch Sozialgesetzbuch (SGB V) fur
die ambulante vertragsarztliche Versorgung der gesetzlich Krankenversicherten neue
Untersuchungsmethoden zur Friiherkennung von Krankheiten daraufhin, ob das Vor- und
Frihstadium dieser Krankheiten durch diagnostische MaBnahmen erfassbar ist, die
Krankheitszeichen medizinisch-technisch geniigend eindeutig zu erfassen sind, gentigend
Arzte und Einrichtungen vorhanden sind, um die aufgefundenen Verdachtsfille eindeutig zu
diagnostizieren und zu behandeln sowie ob der therapeutische Nutzen, die medizinische
Notwendigkeit und die Wirtschaftlichkeit eines Screenings nach gegenwaértigem Stand der
wissenschaftlichen Erkenntnisse als erfiillt angesehen werden.

2. Eckpunkte der Entscheidung

Die revidierte Fassung der Richtlinie fir die Anforderungen an die Durchflihrung genetischer
Reihenuntersuchungen gemaR § 23 Absatz 2 Nummer 6 Gendiagnostik-Gesetz (GenDG) der
Gendiagnostik-Kommission (GEKO) zum Stand: 26.06.2020 ist am 16. Juli 2020 veroffentlicht
worden und damit in Kraft getreten. Hinsichtlich dieser Revision bedarf es der Prifung eines
Anpassungsbedarfs der Regelungen zum erweiterten Neugeborenen-Screening und zum
Mukoviszidose-Screening (die Nennung beider Screeningverfahren wird im Weiteren als
Neugeborenen-Screening bezeichnet) im Rahmen der Richtlinie des Gemeinsamen
Bundesausschusses (iber die Fritherkennung von Krankheiten bei Kindern (Kinder-Richtlinie).
Soweit es fachlich erforderlich scheint wird im Folgenden sprachlich zwischen den
Screeningverfahren unterschieden.

Nach Uberpriifung der Rechtsgrundlage fiir die Erhebung von Daten fiir qualititssichernde
Zwecke im Rahmen der Struktur- und Prozessqualitat fur die Erfillung der Anforderungen der
gegenstdndlichen GEKO-RL wurden folgende Aspekte in die Beratungen zur Anpassung des
Neugeborenen-Screenings aufgenommen.

. Regelungen zur Sicherstellung der Konfirmationsdiagnostik und Ergebnismitteilung; wie
z. B. (u. a.) durch die Etablierung einer einwilligungsbasierten Datenlibermittlung;

° Fachliche Priifung, ob eine hohe Qualitdt mit den derzeitigen Regelungen in der Kinder-
Richtlinie  gewaéhrleistet wird und ob es der Normierung weiterer
Qualitatssicherungsvorgaben bedarf;

. Angemessene Rick- und Informationsmoglichkeit bei einer qualifizierten arztlichen
Person;

° Umsetzung der Anforderungen an die Evaluation, soweit von der Regelungskompetenz
des G-BA gedeckt sowie

° Regelung Uber die Veroffentlichung der Qualitatsberichte der Labore und ggf. Er-
weiterung der Daten im Qualitatsbericht.



Mit dem vorliegenden Beschluss wurden Anpassungen zu den benannten Aspekten in der
Kinder-Richtlinie vorgenommen. Hierflir wurde festgestellt, dass die im Folgenden
untersuchten Voraussetzungen fiir die Anderungen des erweiterten Neugeborenen-
Screenings und des Mukoviszidose-Screenings gemaR § 26 Absatz 2 i.V.m. §§ 25 Absatz 3, 135
Absatz 1 Satz 1 SGB V vorliegen.

Berlicksichtigt wurden Informationen von den Screeninglaboren (in anonymisierter Form tGber
die Deutsche Gesellschaft fir Neugeborenenscreening [DGNS] eingeholt) zur derzeitigen
Organisation und Durchfiihrung des Neugeborenen-Screenings auf Laborebene und soweit
moglich auch mit Landerbezug. Darliber hinaus wurden Vorschldge fir eine Optimierung des
Screening-Algorithmus und zu einem moglichen Trackingverfahren dem G-BA zugeleitet.

Hinsichtlich eines moglichen Anpassungsbedarfs der Kinder-Richtlinie, insbesondere zu den —
in der gegenstandlichen GEKO-RL - neu aufgenommenen Anforderungen zu QS-Malinahmen,
zum Tracking und dem Evaluationskonzept sowie deren Auswirkungen auf das gesamte
Neugeborenen-Screening (iber alle Zielerkrankungen wurde eine Expertenanhorung mit
Mitgliedern der GEKO durchgefihrt.

In einer weiteren Expertenanhorung wurden Informationen zu weiteren Qualitatsvorgaben
fir die Durchfiihrung des Neugeborenen-Screenings im aktuellen Gesamtversorgungskontext
— insbesondere zur Abklarungsdiagnostik — eingeholt. Einbezogen wurden Fachéarztinnen und
-arzte mit entsprechender Expertise zu den Zielerkrankungen sowie den Laborverfahren.

Fir die Einholung von Informationen fiir die Uberpriifung des Anpassungsbedarfs der aktuell
in der Kinder-Richtlinie geregelten Qualitdtsparametern, der Anforderungen an die Evaluation
sowie einer regelmaBigen Qualitatsberichterstattung durch den G-BA wurde eine
Expertinnenanhorung mit Mitgliedern der DGNS durchgefihrt.

Zur Uberpriifung der Ergebnisqualitit hat die Abteilung Fachberatung Medizin der
Geschaftsstelle des G-BA eine systematische Literaturrecherche mit dem Ziel durchgefiihrt,
sog. 2nd-tier-Verfahren (Laborverfahren der Stufe 2) fiir die 16 Zielerkrankungen des
erweiterte Neugeborenen-Screenings zu identifizieren.

2.1 Medizinischer Hintergrund

GemaR den aktualisierten Anforderungen an die Durchfiihrung genetischer
Reihenuntersuchungen gemall § 23 Absatz 2 Nummer 6 GenDG soll eine schnellstmogliche
und fachkompetente Abkldrung auffalliger Screeningbefunde erfolgen.

Bei der Durchfiihrung des Neugeborenen-Screenings sind die im folgenden wesentlichen
Aspekte zu beachten:

. Im Falle der Entbindung im Krankenhaus erfolgt die Betreuung von Eltern und
Neugeborenen auf der Station, die auf die jeweiligen medizinischen Bediirfnisse
ausgerichtet ist. So befindet sich die Frau unter der Geburt im KreiRsaal und nach der
Geburt auf der Wochnerinnenstation. Die Betreuung erfolgt durch arztliche Personen
der Fachrichtung Gynéakologie.

° Eine spezialisierte — fir eine der Zielerkrankungen im Neugeborenen-Screening —
behandelnde arztliche Person ist auf der Station im Krankenhaus, in dem die Geburt
erfolgt und das Screening nach der Geburt des Neugeborenen veranlasst wird, nicht in
die Betreuung des Neugeborenen eingebunden. Die Aufkldarung, Einholung der
Einwilligung, Entnahme der Blutprobe sowie Einsendung derer erfolgt durch die
arztliche Person im Krankenhaus, in Ausnahmefallen durch die Hebamme.



° Es gibt im Falle der Entbindung im Krankenhaus keinen verlasslichen Kontakt zwischen
arztlicher Person und/oder Hebamme im Krankenhaus zu den Eltern des betroffenen
Neugeborenen nachdem die Geburt abgeschlossen und die Mutter mit Kind aus dem
Krankenhaus oder sonstigen geburtlichen Einrichtungen entlassen wurde.

. Das Screening wird ohne konkreten Anlass (und somit nur mit einer geringen
Wabhrscheinlichkeit eines positiven Befundes), gleichzeitig fir derzeit 17
Zielerkrankungen durchgefiihrt. Die Aufklarung erfolgt angesichts dessen generisch zu
den Inhalten und dem Prozess des Neugeborenen-Screenings.

. Im Falle eines auffdlligen Screeningbefundes erfolgt die Abklarung dessen und ggf.
Therapieeinleitung in einer dafiir vorgesehenen spezialisierten Einrichtung. Diese sind
nicht zwangslaufig an die Geburtsklink angebunden.

Da die Befundabkldarung und Therapieeinleitung bei den Zielkrankheiten besonders dringlich
ist, wurde, mit dem Ziel gesundheitlichen Schaden vom Kind abzuwenden, das erweiterte
Neugeborenen-Screening und das Mukoviszidose-Screening gemall den aktualisierten
Anforderungen an die Durchfiihrung genetischer Reihenuntersuchungen gemal § 23 Absatz
2 Nummer 6 Gendiagnostikgesetz Uberprift.

Sofern es geboten erscheint, werden das erweiterte Neugeborenen-Screening und das
Mukoviszidose-Screening einheitlich geregelt. Begriindet wird dies damit, dass rund 98 % der
Frauen sich fur eine Geburt im Krankenhaus entscheiden?. Das Screening auf Mukoviszidose
erfolgt daher in der Regel zum selben Zeitpunkt und aus derselben Blutprobe wie das
erweiterte Neugeborenen-Screening. Das stellt den Regelfall dar, da hier die Aufklarung
gemil § 9 Absatz 1 Satz 1 GenDG durch eine Arztin oder einen Arzt erfolgt und die Eltern in
dieses Vorgehen eingewilligt haben. Die Blutprobe wird in der Regel in dem Labor untersucht,
das auch das erweiterte Neugeborenen-Screening durchfiihrt. Wurde die Geburt durch eine
Hebamme verantwortlich geleitet und ausnahmsweise das erweiterte Neugeborenen-
Screening ohne arztliche Aufklarung durchgefiihrt, muss fiir das Mukoviszidose-Screening
eine zweite Blutprobe abgenommen werden.

Das vorrangige Ziel ist, dass die aktuell hohen Teilnahmeraten des erweiterten
Neugeborenen-Screenings auch weiterhin erreicht werden, um eine unverzigliche
Therapieeinleitung bei den betroffenen Kindern zu ermdglichen.

2.2 Priifergebnis zu Anderungen in der Kinder-RL aufgrund der revidierten Fassung der
GEKO-RL

2.2.1 Grundsdtze des Screenings

Auf der Grundlage von neuen Erkenntnissen aus Anhdrungen mit Expertinnen und Experten,
die in die Durchfiihrung des Screenings und in die Abklarung positiver Befunde fachlich
eingebunden sind wurde inhaltlich Folgendes klargestellt. Wenn bereits aus laborarztlicher
Sicht nach der ersten Blutuntersuchung ein hochgradiger Krankheitsverdacht fiir das
Neugeborene besteht, muss eine zweite Laboruntersuchung (i.S. einer 2. Trockenblutkarte als
Kontrolle) nicht durchgefiihrt werden. So muss beispielsweise bei der Zielkrankheit
Galaktosdmie bei einem hochgradigen Krankheitsverdacht innerhalb von Stunden eine
Abklarungsdiagnostik durchgefiihrt werden. Die Abnahme einer 2. Trockenblutkarte ist in
diesem Fall aus medizinischer Sicht flir den Lebenserhalt des Kindes nicht erforderlich. Diese
Anderung zielt darauf ab, dass in lebensbedrohlichen Situationen die drztliche Person im Labor
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unmittelbar die Eltern fur die Veranlassung einer sofortige Abklarungsdiagnostik kontaktieren
darf.

Unter der Bezeichnung ,auffalliger Befund” werden in der Kinder-RL folgende Befunde
umfasst:

e Verdacht auf das Vorliegen einer Zielerkrankung nach erster Trockenblutkarte sowie
e Verdacht auf das Vorliegen einer Zielerkrankung nach zweiter Trockenblutkarte.

e Als positiver Screeningbefund wird ein auffdlliger Befund bezeichnet, der das
abschlieende Ergebnis des Screenings darstellt.

- Dies kann z.B. der Befund nach zweiter Laboruntersuchung (2. Trockenblutkarte)
sein

- oder wenn sich bereits i.R.d. ersten Laboruntersuchung (nach 1. Trockenblutkarte)
ein hochgradiger Krankheitsverdacht ergibt.

In die Anderungen zum erweiterten Neugeborenen-Screening wurde eine allgemeine
sprachliche Darstellung fiir die spezialisierten Einrichtungen mit padiatrischen
Stoffwechselspezialisten oder Endokrinologen oder Hdmatologen sowie spezialisierten
immunologischen oder neuromuskuldren Einrichtungen aufgenommen. Mit dieser
Beschlussfassung wird in der Kinder-Richtlinie die Begrifflichkeit ,fir die jeweilige
Zielerkrankung spezialisierte pdadiatrische Einrichtungen’ verwendet. Darunter werden
nunmehr alle medizinischen Fachrichtungen erfasst, die in die Abkldarung der verschiedenen
Zielkrankheiten einbezogen sind.

2.2.2 Regelungen zur Sicherstellung der zeitnahen Ergebnismitteilung und
Konfirmationsdiagnostik

Im Abschnitt Il Nummer 5b der GEKO-RL wird ausgefiihrt, dass sichergestellt sein muss, ,,dass
(...) auffillige Ergebnisse im Rahmen einer Konfirmationsdiagnostik abgekldrt werden
kénnen”. Und weiter ,Ebenso miissen organisatorische Rahmenbedingungen inklusive
personeller und sachlicher Ressourcen bereitgehalten werden, die die weitere Abkldrung
sicherstellen (Tracking), um das Ziel einer rechtzeitigen Behandlung, Vermeidung oder
Vorbeugung der Erkrankung oder gesundheitlichen Stérung zu erreichen.” (Abschnitt Ill.
Nummer 5 e) GEKO-RL)

Es bedarf eines Konzeptes zur Ergebnismitteilung (Abschnitt Il. Nummer 2 5. Bullet Point GEKO-
RL).”

Im Ergebnis der Prifung dieser Anforderungen der GEKO-RL wurden Anpassungen im
Neugeborenen-Screening vorgenommen, die zum Ziel haben, die Sicherstellung der
Durchfiihrung des Neugeborenen-Screenings sowie insbesondere der schnellen
Befundabklarung und Abklarungsdiagnostik zum Schutze der Gesundheit und Lebens des
Neugeborenen weiter zu verbessern.

Die Regelungen wurden wie folgt angepasst:

GemaR § 19 Gbernimmt die drztliche Person im Krankenhaus (sog. Einsender) oder in einigen
Fallen die arztliche Person in den Arztpraxen weiterhin folgende Aufgaben:

o elterlichen Aufklarung,

e Einholung der Einwilligung,

e Blutabnahme,

e Versand der Trockenblutkarte mit der




e Beauftragung einer Einrichtung mit der genetischen Analyse des Trockenbluts (hier:
Labor).

Der Aufgabenbereich dieser arztlichen Person umfasst die Veranlassung des Neugeborenen-
Screenings.

Die arztliche Person im Labor fiihrt die genetische Analyse durch und Gbernimmt -soweit die
Eltern vor der Durchfiihrung des Screenings eine entsprechende Einwilligung schriftlich
erklaren- die Befundmitteilung an die Eltern bei auffalligen Befunden i.S. des §22 Absatz 1
Kinder-Richtlinie.

Bislang wird der Einsender bei Vorliegen eines Verdachts auf eine der Zielkrankheiten
unterrichtet und — mit Ausnahme im Fall des Screenings auf Sichelzellkrankheit und 5qg-
assoziierte spinale Muskelatrophie — zur Veranlassung der Entnahme einer Kontrollblutprobe
aufgefordert. Der Einsender informiert daraufhin die Eltern. Bei pathologischen Befunden, im
Sinne von Befunden, die eine Abklarungsdiagnostik erfordern, erfolgt eine unverzigliche
Befundweitergabe von der Laborarztin/vom Laborarzt an den Einsender, der dann die Eltern
informiert. Im Falle der Nichterreichbarkeit des Einsenders ist die Laborarztin/der Laborarzt
berechtigt, den Befund unmittelbar den Eltern mitzuteilen. Die Mitteilung Giber den Einsender
flihrte zu Verzégerungen in der Befundmitteilung an die Eltern. In Zukunft soll die arztliche
Person im Labor generell bei einem auffdlligen Befund direkt mit den Eltern fir die
schnellstmogliche weitere Abklarung und ggf. Therapieeinleitung kommunizieren. Ein
auffalliger Befund kann in der Konsequenz bedeuten, dass eine zweite Trockenblutkarte
abgenommen oder eine Abklarungsdiagnostik initiiert wird. Ein jeder auffalliger Befund bedarf
einer zeitnahen Abklarung - i.S. der Gesunderhaltung des Kindes und der Abwendung
potentiell irreversibler Schaden.—. Durch die direkte Befundmitteilung durch die arztliche
Person im Labor an die Eltern bleibt die Kenntnis von den sensiblen genetischen Daten
weiterhin auf eine moglichst geringe Personenzahl begrenzt; sie wird gar reduziert und der
Schutz der Gesundheit des Kindes wird gestarkt.

Der G-BA schatzt die drztliche Kompetenz im Labor sowohl in der medizinisch-fachlichen als
auch empathisch-fiirsorglichen Ubermittlung der Befunde an die Eltern als hoch ein. Die
Screeninglabore haben sich fir die fachliche und qualitative Weiterentwicklung des
Neugeborenen-Screenings zur Fachgesellschaft ,Deutsche Gesellschaft Neugeborenen-
Screening’ (DGNS) zusammengeschlossen. In diesem Rahmen finden neben den
Qualitatszirkeln u.a. jahrliche Fachtagungen statt, zu denen Expertinnen und Experten
insbesondere zu klinisch relevanten Themen vortragen. Somit wird das medizinische Personal
im Labor vor Einflihrung neuer Zielerkrankungen befdhigt, diese in das Neugeborenen-
Screening zu integrieren. Auf den Internetseiten der DGNS? sind die Themenkomplexe
einsehbar, die insbesondere auch nach Einfihrung neuer Zielerkrankungen Vortragsthemen
zur Qualitatsverbesserung umfassen. So wurden beispielsweise Umfrageergebnisse zum
Thema ,,Positiver Screeningbefund: Ergebnisse einer Elternbefragung” in Magdeburg 2008
vorgestellt und diskutiert.

Der arztlichen Person im Labor soll es zukiinftig moglich sein, nach Einwilligung durch die
Eltern, die Weiterleitung des positiven Screeningbefundes auch an eine — nach elterlicher
Wahl — spezialisierte Einrichtung vorzunehmen. Bei Nichterscheinen der Eltern mit dem
Neugeborenen in der Einrichtung wird die drztliche Person im Labor dariiber von einer Arztin
oder einem Arzt der spezialisierten Einrichtung informiert; soweit die Eltern auch in diese
Ubermittlungswege nach Befundmitteilung durch die arztliche Person im Labor eingewilligt
haben. Durch eine wiederholte Kontaktaufnahme mit den Eltern soll die Sicherstellung der
Abklarung und damit die Gesunderhaltung des Kindes erreicht werden.

2 https://www.screening-dgns.de/jahrestagungen.php
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Entsprechend der Festlegung der neuen Verantwortlichkeiten bestatigt das Labor dem
Einsender den Eingang der Blutprobe. Der hier benannte Aufgabenbereich soll der arztlichen
Person im Labor zukiinftig Gbertragen werden.

Ist ein Screeningbefund positiv, erfolgt eine Vorstellung der Eltern mit dem Neugeborenen bei
einer arztlichen Person in_einer spezialisierten pdadiatrischen Einrichtung. Das sind
nachsterreichbare Einrichtungen mit padiatrischen Stoffwechselspezialisten oder
Endokrinologen oder Hamatologen sowie spezialisierte immunologische oder
neuromuskuldre Einrichtungen mit 24-stiindiger Erreichbarkeit. Diese, fiir die jeweilige
Zielerkrankung spezialisierten Einrichtungen sind beispielsweise Stoffwechselambulanzen, auf
Mukoviszidose spezialisierte Einrichtungen oder Universitatskliniken. Die drztlichen Personen
der spezialisierten Einrichtungen, die die Abklarungsdiagnostik durchfiihren, sollen zukiinftig
in den Screening-Algorithmus wie folgt eingebunden werden. Die Eltern sollen von

Position KBV/KZBV/PatV Position GKV-SV/DKG
einer Facharztin/einem Facharzt kein Text

einer spezialisierten Einrichtung — nach Befundweiterleitung durch die arztliche Person im
Labor - kontaktiert werden, um eine schnellstmégliche Abklarungsuntersuchung zu
ermoglichen

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

sowie um fiir Fragen der Eltern zur
Wahrscheinlichkeit einer Erkrankung und
die Erkrankung selbst zur Verfligung zu
stehen.

In der spezialisierten Einrichtung werden die Abklarungsdiagnostik sowie eine entsprechende
Therapieeinleitung vorgenommen. Bestdtigt sich eine der Zielerkrankungen, wird eine
genetische Beratung angeboten.

Erscheinen Eltern nicht zum verabredeten Termin in der Einrichtung, wird die arztliche Person
im Labor seitens der Einrichtung darlber informiert. Zum Zwecke der Qualitatssicherung
Ubermitteilt die arztliche Person in der spezialisierten Einrichtung — nach Einholung der
elterlichen Einwilligung — den Befund der Abklarungsdiagnostik an das Labor, welches die
Blutprobe untersucht hat. Dadurch ist insbesondere eine Anpassung der cut-off-Werte fiir die
Laborverfahren moglich, wodurch die falsch-positiven Befunde verringert und gleichzeitig die
Wiedereinbestellung von  Eltern mit ihren  Neugeborenen fir  mogliche
Kontrolluntersuchungen weiter reduziert werden konnen. Dadurch kann eine mogliche
elterliche Verunsicherung in dieser sensiblen Phase nach der Geburt verringert werden.

Des Weiteren wird mit der nunmehr regelhaften Ubermittlung des Abklarungsbefundes die
Erwartung verbunden, dass eine Senkung der ,lost to follow-up“ Rate? erreicht werden kann.
Aus einer aktuellen Publikation zum erweiterten Neugeborenen-Screening in Deutschland
(Daten aus den Jahren 2006-2018%) geht hervor, dass von 727 Kindern nicht bekannt ist, ob
eine Abklarungsdiagnostik durchgefihrt wurde.

3 Deutsch: der Nachbeobachtung verloren gegangen
4 https://www.aerzteblatt.de/archiv/217803#lit
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Mitteilungskonzept nach auffilligem Screeningbefund

1: Kontaktaufnahme mit den Eltern bei
einem auffilligen Befund und Erinnerung -
schriftl. Einwilligung d. Eltern liegt vor (§ 16
Abs. 3)

Blutanalyse durch Labor

-~

2: Kontaktaufnahme mit spezialisierter
Einrichtung — Vorliegen ausdriickliche

1 2 5 3 Einwilligung (telefonisch) (§ 16 Abs. 3)

3: Kontaktaufnahme mit Einsender fiir
Probeneingangsbestdtigung (§ 21 Abs. 7)

Y A

Spezialisierte =
. — Einsender
EIanChtUI’Ig 4; Kontaktaufnahme durch spezialisierte
Einrichtung mit den Eltern — elterliche
Einwilligung liegt vor (§ 16 Abs. 3)

5: Mitteilung an Labor nach Abkldrung
auffilliger Befund (§§ 22a Abs. 3 und 22b )

Abbildung: Informations- und Befundweiterleitung nach erfolgter Blutanalyse im Rahmen des
Neugeborenen-Screenings

Verbleibt das Neugeborene aus medizinischen Griinden im Krankenhaus, informiert die
arztliche Person des Labors sowohl die Eltern als auch — nach Einwilligung dieser - die
behandelnde arztliche Person im Krankenhaus. Fir die Sicherstellung einer fachkompetenten
und zeitnahen Abklarungsdiagnostik werden Eltern und die behandelnde arztliche Person
Uber mogliche spezialisierte Einrichtungen informiert. Das soll die Eltern in dieser
hochsensiblen Phase nach der Geburt entlasten.

Fir die Ubertragung der einzelnen Aufgabenbereiche bei der Durchfilhrung des
Neugeborenen-Screenings sowie fiir die weiteren Befundweitergaben, Kontaktaufnahmen
und fiir das Erinnerungsmanagement bedarf es der Einwilligungen durch die Eltern. Die erste
Einwilligung hat schriftlich gegeniber der arztlichen Person im Krankenhaus fiir die
Veranlassung des Neugeborenen-Screenings zu erfolgen. Im Ausnahmefall wird diese durch
die Hebamme fir die Veranlassung des erweiterten Neugeborenen-Screenings eingeholt.

Die Einwilligung umfasst neben dem Umfang der genetischen Untersuchung und dem Umfang
der an die Laboréarztin oder den Laborarzt weiterzugebenden und zu verarbeitenden
personenbezogenen Daten kiinftig auch die Mitteilung des Befundes durch die Laborarztin
oder den Laborarzt an die Eltern.

Teil der Einwilligung ist ferner nunmehr auch die -wenn auch zu diesem Zeitpunkt erst einmal
in Unkenntnis der Untersuchungsergebnisse- schriftliche Einwilligung der Eltern fir den Fall
eines auffalligen Befundes in

1.  die Befundweitergabe durch die Laborarztin oder den Laborarzt an eine behandelnde
Arztin oder einen behandelnden Arzt im Krankenhaus, falls sich das Kind im Krankenhaus
befindet sowie

2. die Befundweitergabe an eine von den Eltern mit Befundmitteilung auswahlbare
spezialisierte Einrichtung und



3. die Kontaktaufnahme derselben mit den Eltern sowie

4.  das Erinnerungsmanagement gemaR § 22b.

Fiir den Fall, dass Zweifel bestehen, dass der Teil der Einwilligung bereits vor Durchfiihrung
des Screenings durch die Eltern auch unter datenschutzrechtlichen Gesichtspunkten wirksam
erteilt werden kann, wird neben der in § 16 Absatz 3 genannten Einwilligung in § 16 Absatz 4
die erforderliche (nochmalige) ausdriickliche Einwilligung zu einem spateren Zeitpunkt fir
diese Aspekte aus Griinden der Rechtsicherheit extra normiert. Entsprechend wurde auch ein
Hinweis in der Elterninformation aufgenommen.

Das Labor kann die Eltern aufgrund dieser ersten Einwilligung im Falle eines auffalligen
Befunds telefonisch kontaktieren. Nach Befundiibermittlung durch das Labor an die Eltern
sowie elterliche Wahl der spezialisierten Einrichtung erfolgt im gleichen Zuge die telefonische
Einholung einer zweiten ausdriicklichen Einwilligung fir die Kontaktaufnahme des Labors mit
derselbigen und Befundweitergabe an diese, sowie der Kontaktaufnahme der spezialisierten
Einrichtung mit den Eltern einschlieflich des Erinnerungsmanagements. Hierbei genligt die
ausdriickliche Einwilligung, weil auch die spezialisierte Einrichtung der arbeitsteiligen
arztlichen Behandlung im geschitzten Raum der Schweigepflicht in einem organisatorischen
Prozess der schnellstmoglichen Diagnostik hin zur Ermoglichung des unverziiglichen
Behandlungsbeginns zum Schutz der Gesundheit des Neugeborenen zuzuordnen ist. Zudem
liegt zu diesem Zeitpunkt bereits eine schriftliche Einwilligung in diese Vorgdnge der Eltern,
wenn auch abstrakt, vor. Es gelten insoweit die Vorgabe des Artikel 9 Absatz 2 lit. a)
Datenschutz-Grundverordnung (DS-GVO). Des Weiteren bedarf es der Einholung einer dritten
elterlichen Einwilligung (schriftlich oder in elektronischer Form) in die Weiterleitung des
Abklarungsbefundes von der spezialisierten Einrichtung an das Labor zum Zwecke der
Qualitatssicherung des Analyseverfahrens des jeweiligen Labors.

Ein moglicher Widerruf der Einwilligung erfolgt an die jeweilige Institution, die die Einwilligung
eingeholt hat und erforderlichenfalls weiterleitet.

Hinsichtlich samtlicher im Rahmen der Verfahrensschritte verarbeiteten personenbezogenen
Daten sowie Ergebnisse genetischer Untersuchungen und Analysen gelten die Vorgaben des
GenDG und der DS-GVO (ber die Vernichtung bzw. Loschung entsprechender Daten und
Analysen.

2.2.3 Fachliche Priifung, ob eine hohe Qualitdt mit den derzeitigen Regelungen in der
Kinder-RL gewahrleistet wir und ob es der Normierung weiterer
Qualitdtssicherungsvorgaben bedarf

Nach Abschnitt 1ll. Nummer 6 GEKO-RL muss eine genetische Reihenuntersuchung einer
kontinuierlichen Uberpriifung der Struktur- und Prozessqualitit unterliegen. Soweit dies
moglich ist, sollte dabei auch die Ergebnisqualitat bericksichtigt werden.

Aktuell werden Uberpriifungsmoglichkeiten der Struktur- und Prozessqualitit auf der Ebene
der einzelnen Leistungserbringer durch die Abfassung von Qualitatsberichten ermdglicht, da
gemaRk § 26 Absatz 4 Kinder-Richtlinie die Angaben im Rahmen des Qualitatsberichts zu der
untersuchten Anzahl der Proben, der pathologischen Fille, der Endbefunde, der Recall-Raten,
der Abnahme- und Versandzeiten und die Angaben zur Befundibermittlung auf die einzelne
Arztin oder den einzelnen Arzt zuriickfiihrbar sein missen. Durch bestimmte Anforderungen
an eine Genehmigung fir die Laborleistung werden bestimmte Strukturparameter im
Zeitpunkt der Genehmigungserteilung gepruft.

Seit 2011 Ubermitteln die Screeninglabore die Daten an die DGNS zur Erstellung des

nationalen Screeningreports. Sie stellen der DGNS freiwillig mehr differenzierte kumulative
Daten und pseudonymisierte Einzeldatensatze zur Verfliigung, als die in der Kinder-Richtlinie
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geforderten Angaben. Fir die Verbesserung der Qualitdtssicherung des Neugeborenen-
Screenings ist eine einheitliche Datenibermittlung tber alle am Screening beteiligten Labore
Voraussetzung fiir einen aussagekraftigen Qualitatsbericht. Im Ergebnis der Beratungen sieht
der G-BA in seinen Regelungen eine weitergehende Differenzierung der QS-Parameter vor
sowie notwendige Definitionen. Diese Anderungen bilden eine verbesserte Grundlage fiir die
Uberpriifung der Einhaltung der Qualitit. Mit dieser Beschlussfassung werden weitere
Qualitatsparameter in die Kinder-Richtlinie aufgenommen, um die Prozess- sowie
Ergebnisqualitdt bestmoglich abzubilden. Neben den Angaben zum Labor, insbesondere zu
den eingesetzten Analyseverfahren, zur Qualitat der Filterpapierkarten, zu Grenzwerten und
Zielparametern werden differenzierte Daten zu den Prozesszeiten, den Gesamtzahlen, den
Recall-Raten, den Screeningbefunden

Position GKV-SV/DKG Position KBV/KZBV/PatV

sowie zu falsch-negativen Befunde erfasst. | einschlielllich der Kenntnisse zu den
Zeitpunkten einer eingeleiteten Behandlung
Ziel des Neugeborenen-Screenings ist es im | sowie zu falsch-negativen Befunde erfasst.
Sinne der sekundaren Pravention durch eine | zje| des Neugeborenen-Screenings ist es im
moglichst frihzeitige Behandlung, die eine | Sinne der sekundéren Préavention durch eine
Medikamentengabe oder andere | mgglichst frihzeitige Behandlung, die eine
PraventivmalRnahmen umfassen kann, die Medikamentengabe oder andere
Auspragung von Symptomen der Erkrankung | priventivmaRnahmen umfassen kann, die
zu verhindern. Daher ist bei Hinweisen, dass Ausprigung von Symptomen der Erkrankung
der  Behandlungsbeginn  haufig  erst | zu verhindern. Daher ist es im Sinne der

verspdtet erfolgt, eine anlassbezogene | Evaluation der Ergebnisqualitit eines
Evaluation  erforderlich. ~ So  kénnen | Screenings  sinnvoll auch Daten  zur

systematisch Daten zum Behandlungsbeginn | Behandlung zu erfassen.
erhoben und die Ergebnisqualitat
zuverlassig bewertet werden.

Diese patientenanonymisierten Daten werden zukinftig auf der Grundlage der Kinder-
Richtlinie fir die Erstellung eines Screeningreports von den Laboren an die unabhdngige
wissenschaftliche Institution Gbermittelt.

Um die Befundmitteilung innerhalb von 72 Stunden zu ermdglichen, wurden zeitliche
Prazisierungen mit dem Ziel vorgenommen, eine medizinisch erforderliche Abklarung und ggf.
Therapieeinleitung zeitnah an das Screening anzuschlieBen. So hat die drztliche Person, die
das Screening veranlasst daflir Sorge zu tragen, dass die Blutprobe nach Probenabnahme
innerhalb von 24 Stunden versandt wird.

Der G-BA ist fortwdhrend gehalten, den Stand der medizinischen Erkenntnisse zu wahren und
zu prifen, sodass auch die Analyseverfahren fiir das Neugeborenen-Screenings diese
Standards erfillen missen. Die in Abschnitt 1ll. Nummer 4 GEKO-RL normierte Vorgaben
wurden aus fachlicher Sicht mit Blick auf deren Einhaltung Uberpriift. So wird fiir die
Zielerkrankung Adrenogenitales Syndrom zur Verbesserung der Ergebnisqualitdt ein 2nd-tier
Analyseverfahren eingefiihrt. Des Weiteren kdnnen fir die laborinterne Validierung der
Analyseverfahren (Uberpriifung von Grenzwerten) zukiinftig Daten der Abklidrungsdiagnostik
mitverwendet werden. Beide Anderungen fiihren zur Verringerung der Recall-Raten. Dadurch
werden nicht notwendige Wiedereinbestellungen von Eltern mit ihren Neugeborenen in
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dieser sensiblen Zeit kurz nach der Geburt reduziert und damit eine unnotige Beunruhigung
vermieden.

2.2.4 Angemessene Riick- und Informationsmaoglichkeit bei einer qualifizierten arztlichen
Person

Abschnitt Ill. Nummer 5 d GEKO-RL besagt, dass bei der genetischen Reihenuntersuchung
wahrend des gesamten Ablaufs eine angemessene Informations- und Riickfragemoglichkeit
bei einer dafiir qualifizierten arztlichen Person zu gewdhrleisten ist.

Bislang sind bereits die Kontaktdaten des Labors, welches die Blutprobe analysiert, im
Untersuchungsheft fir Kinder vom Einsender zu dokumentieren. Einen Hinweis zu moglichen
Kontaktdaten wurde in die Elterninformation zum Screening aufgenommen. Des Weiteren
werden bei einem positiven Screeningbefund einwilligungsbasiert die Kontaktdaten und der
Befund der ausgewadhlten spezialisierten Einrichtung von der arztlichen Person im Labor an
die Eltern Gbermittelt.

Position GKV-SV/DKG Position KBV/KZBV/PatV

Die spezialisierte Einrichtung wird die Eltern | Zusatzlich wird eine arztliche Person dieser
fir eine zeitnahe Terminierung der | spezialisierten Einrichtung in Zukunft die
Abklarungsdiagnostik kontaktieren. Eltern fir eine zeitnahe Terminierung der
Abklarungsdiagnostik kontaktieren.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

Kein Text und gleichzeitig fur Fragen und ergdanzende
Informationen zu der Zielerkrankung, zu der
ein auffalliger Befund vorliegt, zur Verfligung
stehen. Mit diesem Vorgehen werden die
Ausfihrungen der GEKO in ihrem vierten
Tatigkeitsbericht bezliglich der Vorteile
einer schnellen Kontaktaufnahme durch
Experten der Zielerkrankung aufgegriffen:
Die Eltern werden ,kompetent (iber die
Wahrscheinlichkeit einer Erkrankung und
die Erkrankung selbst informiert werden...
und [konnen] direkt Fragen dazu stellen”
(Vierter Bericht gemaR § 23 Absatz 4
Gendiagnostikgesetz (GenDG), S. 34).

Des Weiteren wird in einer Abbildung in der Elterninformation der Ablauf, die daran
beteiligten Institutionen sowie die jeweilige Riickfragemdglichkeit dargestellt. Somit wird eine
angemessene Rick- und Informationsmoglichkeit bei einer qualifizierten arztlichen Person
ermoglicht.
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2.2.5 Umsetzung der Anforderungen an die Evaluation

Die GEKO-RL regelt in Abschnitt Ill. Nummer 7, dass nach Einfihrung oder erheblicher
Anderung einer genetischen Reihenuntersuchung eine Evaluation der Wirksamkeit hin-
sichtlich Morbiditat und Mortalitat auf Grund der betreffenden Zielkrankheit und gene-
tischen Eigenschaft nach einem angemessenen Zeitraum vorzusehen ist, um die genetischen
Reihenuntersuchungen ggf. zu optimieren bzw. gar zu beenden. Die Ergebnisse sind 6ffentlich
zuganglich zu machen.

Der G-BA beauftragt eine unabhangige wissenschaftliche Institution mit der Erstellung eines
jahrlichen Screeningreports. Als Grundlage fir die regelmiRige Uberprifung des
Neugeborenen-Screenings dienen die in der Kinder-Richtlinie definierten Daten fiir die
Erhebung der Qualitdtssicherung. Nach Einfiihrung neuer Zielkrankheiten in das erweiterte
Neugeborenen-Screening werden die entsprechenden Daten einheitlich erhoben,
ausgewertet und im Screeningreport dargestellt. Ergeben sich aus dem jahrlichen
Screeningreport Evaluationsfragestellungen so prift der G-BA die Maoglichkeit einer
anlassbezogenen Evaluation. Die Durchfiihrung einer anlassbezogenen Evaluation wird an
eine dafir qualifizierte unabhdngige wissenschaftliche Institution vergeben. Die
Evaluationsberichte werden auf der Internetseite des G-BA verdéffentlicht. Die Empfehlungen
dieser Abschlussberichte bilden eine Grundlage, einen Anpassungsbedarf der Regelungen zu
prifen.

2.2.6 Regelung iiber die Veroéffentlichung der Qualitatsberichte der Labore und ggf. Er-
weiterung der Daten im Qualitatsbericht.

Laut Abschnitt [Il. Nummer 6c der GEKO-RL sind Qualitatsberichte regelmaRig zu erstellen und
offentlich zugdnglich zu machen, wobei diese als Grundlage fiir eine Optimierung der Ablaufe
dienen sollen.

Auf der Grundlage eines jahrlichen Screeningreports, der auf der Internetseite des G-BA
verdffentlicht wird, soll eine regelmiRige Uberpriifung hinsichtlich der Struktur- und
Prozessqualitat vorgenommen werden. Die Daten fiir die Erhebung der QS-Parameter wurden
vom G-BA weiter differenziert und definiert (vgl. Abschnitt 2.2.2). Zum Zwecke der
einheitlichen Dokumentation soll eine unabhdngige wissenschaftliche Institution, die die
Datenauswertung fir den G-BA durchfiihrt, eine detaillierte Vorlage (i.S. einer Eingabemaske
fir die zu Gbermittelnden Daten) den Laboren fir die Datenlbermittlung zur Verfiigung
stellen. Der jahrliche Screeningreport enthélt die Daten aus dem vorletzten Jahr.

2.2.7 Anderung des Mitteilungswegs fiir das Mukoviszidose-Screening

Sofern es geboten erscheint, werden das erweiterte Neugeborenen-Screening und das
Mukoviszidose-Screening einheitlich geregelt. Begriindet wird dies damit, dass rund 98 % der
Frauen sich fiir eine Geburt im Krankenhaus entscheiden. In Deutschland werden ca. 750.000
Kinder pro Jahr geboren®, entsprechend sind es 15.000 Geburten auRerhalb einer Klinik. Bei
150 bis 200 aller Neugeborenen wird die Erkrankung Mukoviszidose diagnostiziert®. Die
Inzidenz liegt in Deutschland bei 1:3.300 bis 1:4.800 Neugeborenen”. Im Screeningreport der
DGNS wurden 2020 146 Kinder mit Mukoviszidose sicher diagnostiziert®. Das Screening auf
Mukoviszidose erfolgt in der Regel zum selben Zeitpunkt und aus derselben Blutprobe wie das
erweiterte Neugeborenen-Screening. Daraus leitet sich ab, dass bei ca. 2 % der Geburten eine

5> Geburten in Deutschland - Statistisches Bundesamt (destatis.de)

6 Mukoviszidose — Was Eltern dariiber wissen sollten — Patienten-Information.de
7 Mukoviszidose (aerzteblatt.de)

8 DGNS-Screeningreport-d 2020.pdf (screening-dgns.de)
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separate  Blutabnahme fiir das Mukoviszidose-Screening im  Rahmen der
Friherkennungsuntersuchung U2 in einer Kinder- und Jugendarztpraxis erfolgen kann.
(Vergleiche hierzu auch die Ausflihrungen in Abschnitt 2.1 zum Medizinischen Hintergrund.)
Daraus kann geschlossen werden, dass in 98 % des Neugeborenen-Screenings die
Befundmitteilung von der arztlichen Person im Labor direkt an die Eltern erfolgen wird, was
auch die Ubermittlung eines auffilligen Befunds auf Mukoviszidose einschlieRt. In nur 2 % der
Falle, was ca. 3-4 Neugeborene pro Jahr betrifft, wiirde ein separater Mitteilungsweg — vom
Laborarzt Giber die einsendende Arztin oder den einsendenden Arzt erfolgen. Da dies dann
nicht mehr der regelhaften Praxis entsprechen soll, wird ein erhdhtes Risiko darin gesehen,
dass auffillige Befunde zu spat oder auch gar nicht Ubermittelt werden, wodurch die
Gesunderhaltung des Kindes mit einem auffdlligen Befund fiir Mukoviszidose gefahrdet ist.
Des Weiteren wird mit der Anderung des Mitteilungswegs die Erwartung verbunden, dass eine
Senkung der ,lost to follow-up“ Rate® erreicht wird. Aus einer aktuellen Publikation'® zu Daten
zum Mukoviszidose-Screening in Deutschland geht hervor, dass seit dem Jahr 2019 von 475
auffalligen Screeningbefunden, in 29 Fillen keine Abkldrungsdiagnostik stattgefunden hat.
Dies entspricht einer ,,lost-to-follow-up“-Rate von 6,1%. Ein Grund dafiir kann sein, dass die
abklarenden Einrichtungen bislang auf freiwilliger Basis die Abklarungsbefunde an die
Screeninglabore gemeldet haben.

3. Stellungnahmeverfahren

[wird noch ergcinzt]

4. Biirokratiekostenermittlung

[wird noch ergcinzt]

5. Verfahrensablauf
Datum Gremium | Beratungsgegenstand/Verfahrensschritt
16.07.2020 Inkrafttreten der revidierten Fassung der Richtlinie der
Gendiagnostik-Kommission fiir die Anforderungen an
die Durchfiihrung genetischer Reihenuntersuchungen
gemaRk § 23 Absatz 2 Nummer 6 GenDG
26.11.2020 UA MB Austausch zum weiteren Vorgehen
25.02.2021 UA MB Empfehlung an das Plenum zur Einleitung der
Beratungen, Beauftragung AG mit Durchfiihrung
Expertenanhdrung
18.03.2021 Plenum Beschluss zur Einleitung des Beratungsverfahrens und
Bekanntmachung Beratungsthema
26.10.2023 UA MB Vorlage der Beschlussempfehlung, Festlegung der am
Stellungnahmeverfahren zu beteiligenden
Fachgesellschaften und Einleitung des

°Deutsch: Der Nachbeobachtung verloren gegangen
10 500103-023-03778-1.pdf (springer.com)
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Stellungnahmeverfahrens gemal® §§ 91 Absatz 5 sowie
92 Absatz 7d SGB V

TT. Monat JJJJ UA MB Mindliche Anhorung und Wirdigung der schriftlichen
Stellungnahmen, Wiirdigung der miindlichen
Stellungnahmen, Abschluss der vorbereitenden
Beratungen, Beschlussempfehlung

TT. Monat JJJJ Plenum Beschlussfassung

TT. Monat JJJJ

Mitteilung des Ergebnisses der gemall § 94 Absatz 1
SGB V erforderlichen Prifung des Bundesministeriums
fir Gesundheit

TT. Monat JJJJ

Veroffentlichung des Beschlusses im Bundesanzeiger

TT. Monat JJJJ

Inkrafttreten des Beschlusses

6. Fazit

[wird noch ergdinzt]

Berlin, den TT. Monat 2023
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Gemeinsamer
Bundesausschuss

C. Spezielle Friiherkennungsuntersuchungen

I. Erweitertes Neugeborenen-Screening
1. Allgemeine Bestimmungen
§ 13 Allgemeines

(1) Das nach dieser Richtlinie durchzufiihrende erweiterte Neugeborenen-Screening dient
der Friiherkennung von angeborenen Stoffwechseldefekten, endokrinen Stérungen und
Defekten des Blutsystems, Immunsystems und neuromuskuldren Systems bei Neugeborenen,
die die korperliche und geistige Entwicklung der Kinder in nicht geringfligigem MaRe
gefahrden. Durch das Screening soll eine unverziigliche Therapieeinleitung im Krankheitsfall
ermoglicht werden.

(2) Das Screening umfasst ausschlieflich die in § 17 als Zielkrankheiten aufgefiihrten
Stoffwechseldefekte, endokrinen Storungen und Defekte des Blutsystems, Immunsystems
und neuromuskuldren Systems.

§ 14 Geltungsbereich

Die Richtlinie gilt auf Grundlage von § 26 des SGB V fir alle zu Lasten der gesetzlichen
Krankenversicherung durchgefiihrten Neugeborenen-Screenings, unabhangig davon, welcher
Leistungserbringer sie einleitet oder erbringt.

§ 15 Anspruchsberechtigung

Neugeborene haben Anspruch auf Teilnahme am erweiterten Neugeborenen-Screening
entsprechend dieser Richtlinie.

§ 16  Aufklarung und Einwilligung

(1) Die Eltern Personensorgeberechtigten (im Folgenden ,Eltern” genannt) des
Neugeborenen sind vor der Durchfiihrung des Screenings eingehend und mit Unterstiitzung
eines Informationsblatts entsprechend Anlage 3 durch die gemaR § 19 Absatz 1
verantwortliche Arztin oder den verantwortlichen Arzt {§19-Absatz1} aufzukldren. Wird die
Geburt durch eine Hebamme edereinenEntbindungspfleger geleitet, kann die Aufklarung
durch diese erfolgen, wenn die Riickfragemdglichkeit an eine Arztin oder einen Arzt
gewadhrleistet ist. Die Inhalte der Aufklarung sind vor der Untersuchung zu dokumentieren.

(2) Zu Anforderungen an die Inhalte der Aufklarung gilt § 9 Gendiagnostikgesetz (GenDG).
Die Aufklarung umfasst insbesondere Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft der genetischen



Untersuchung. Die Gendiagnostik-Kommission kann diese Inhalte in Richtlinien nach § 23
Absatz 2 Nummer 3 GenDG konkretisieren. Den Eltern ist vom Leistungserbringer, der die
Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat (im Folgenden ,Einsender” genannt) der Name
des beauftragten Labors schriftlich im Untersuchungsheft fiir Kinder auszuhdndigen, mit der
Aufforderung den Labornamen bei weiteren erforderlichen Laboruntersuchungen der
veranlassenden Arztin oder dem veranlassenden Arzt mitzuteilen.

(3) Nach der Aufklarung ist eine angemessene Bedenkzeit bis zur Entscheidung Uber die
Einwilligung einzuraumen. Die Persenensergeberechtigten Eltern kdnnen auf die Bedenkzeit
verzichten, so dass unmittelbar nach der Aufklarung die Einwilligung eingeholt und Blut
abgenommen werden kann. Die Einwilligung umfasst den Umfang der genetischen
Untersuchung und den Umfang der mit der Filterpapierkarte weiterzugebenden und zu
verarbeitenden personenbezogenen Daten sowie die Befundiibermittlung von der Laborérztin
oder vom Laborarzt an die Eltern gemaR § 22 Absatz 1. Die Einwilligung hat gegeniiber der
Person zu erfolgen, die die Aufklarung nach Absatz 1 durchgefihrt hat und ist mit der
Unterschrift zumindest eines Elternteiles {Persenensorgeberechtigten) zu dokumentieren. Die
Eltern erklaren mit ihrer Einwilligung zum Screening, dass personenbezogene Daten an die
Labere—das Labor Ubermittelt werden dirfen und dass die Unterrichtung und
Befundiibermittlung an sie durch die Laborarztin oder den Laborarzt erfolgt. Als Nachweis der
vorliegenden Einwilligung gegeniiber dem durchflihrenden Labor gilt aueh-das Ankreuzen des
entsprechenden Feldes auf der Filterpapierkarte. Die Einwilligung kann jederzeit schriftlich
oder mindlich mit Wirkung fiir die Zukunft gegeniber der aufklarenden Person widerrufen
werden.

(4) Die Befundweitergabe durch die Laborarztin oder den Laborarzt an eine von den Eltern
ausgewahlte spezialisierte Einrichtung inklusive der Kontaktaufnahme derselbigen mit den
Eltern gemalR § 22a Absatz 1 und 2 sowie an die behandelnde Arztin oder den behandelnden
Arztim Krankenhaus nach § 22 Absatz 2 und das Erinnerungsmanagement gemal § 22 b sowie
die dazu erforderliche Verarbeitung von personenbezogenen Daten dirfen nur mit
ausdricklicher Einwilligung und nach vorheriger Information der Eltern und nach Mitteilung
eines auffalligen Befundes erfolgen. Die Einwilligung kann jederzeit schriftlich oder mindlich
mit Wirkung fur die Zukunft gegeniber der aufklarenden Person widerrufen werden.

§ 17  Zielkrankheiten und deren Untersuchung

(1) Im erweiterten Neugeborenen-Screening wird ausschlieRlich auf die nachfolgenden
Zielkrankheiten gescreent:

Hypothyreose
Adrenogenitales Syndrom (AGS)
Biotinidasemangel

Galaktosamie

Ahornsirupkrankheit (MSUD)
Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (MCAD)

1

2

3

4

5. Phenylketonurie (PKU) und Hyperphenylalanindmie (HPA)
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8. Long-Chain-3-OH-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (LCHAD)



9. Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (VLCAD)

10. Carnitinzyklusdefekte
a) Carnitin-Palmitoyl-Transferase-I-Mangel (CPT-I)
b) Carnitin-Palmitoyl-Transferase-1I-Mangel (CPT-11)
c) Carnitin-Acylcarnitin-Translocase-Mangel

11. Glutaracidurie Typ | (GA 1)

12. Isovalerianacidamie (IVA)

13. Tyrosinamie Typ |

14. Schwere kombinierte Immundefekte (SCID)

15. Sichelzellkrankheit

16. 5g-assoziierte spinale Muskelatrophie (SMA)

(2) Das Screening auf die Zielkrankheiten der Nummern 1 bis 4 erfolgt mit konventionellen
Laboruntersuchungsverfahren (Nummer 1 und 2 mittels immunometrischer Teste
[Radioimmunoassays/Fluoroimmunoassays], Nummer 3 mittels eines photometrischen Tests,
Nummer 4 mittels eines photometrischen und fluorometrischen Tests). Fir das Screening auf
die Zielkrankheit Nummer 2 erfolgt nach einem ersten auffalligen Befund, zur nochmaligen
Uberpriifung dieses Befundes aus der ersten Trockenblutkarte die Ermittlung eines
Steroidprofils mittels Tandemmassenspektrometrie. Das Screening auf die Zielkrankheiten der
Nummern 5 bis 13 wird mittels der Tandemmassenspektrometrie und auf die Zielerkrankung
Nummer 14 mittels quantitativer oder semi-quantitativer Polymerase Chain Reaction (PCR)
durchgefihrt. Das Screening auf die Zielerkrankung Nummer 15 wird mit den Messmethoden
Tandemmassenspektrometrie, Hochleistungsflissigkeitschromatographie oder
Kapillarelektrophorese durchgefiihrt. Das Screening auf die Zielerkrankung Nummer 16
erfolgt mittels PCR zum Nachweis einer homozygoten SMN 1-Gen-Deletion. Fiir das SCID- und
SMA-Screening konnen sowohl Testverfahren in Form von CE- zertifizierten Medizinprodukten
als auch sogenannte hausinterne Standardprozeduren (“In-house SOPs“) zur Anwendung
kommen. Die Anwendung von hausinternen Standardprozeduren als Messverfahren setzt
voraus, dass diese einer Qualitatssicherung in Form von Ringversuchen unterliegen.

(3) Die Untersuchung weiterer, nicht in Absatz 1 genannter Krankheiten ist nicht Teil des
Screenings. Daten zu solchen Krankheiten sind, soweit technisch ihre Erhebung nicht
unterdriickt werden kann, unverziiglich zu vernichten. Deren Nutzung—Speicherungoeder
Weitergabe Verarbeitung ist nicht zuldssig. Die im Rahmen des Screenings erhobenen Daten
dirfen ausschlieRlich zu dem den Zwecken verwendet werden, die vorgenannten
Zielkrankheiten zu erkennen und zu behandeln sowie fir die Qualitatssicherung des jeweiligen
Analyseverfahrens des beauftragten Labors, um falsch positive und falsch negative
Screeningbefunde zu verringern.




2. Verfahren
§ 18 Grundsatze des Screening-Verfahrens

(1) Der Erfolg des Screenings ist insbesondere abhdngig von der Zuverlassigkeit der
Befundergebnisse und der Schnelligkeit, mit der in Verdachtsfallen die Abkldarungsdiagnostik
durchgefihrt und die therapeutischen MalRnahmen eingeleitet werden.

(2) Zur Uberpriifung zuverlissigenDiagnrose-ist-bei einems ersten auffilligen Befundes,
der durch eine interne Validierungsuntersuchung aus der ersten Trockenblutkarte bestatigt

wurde, ist eine zweite Laboruntersuchung anhand einer zweiten Trockenblutkarte
(Kontrollkarte) durchzufiihren. Das Verfahren und die Verantwortlichkeiten sind dabei die
gleichen wie bei der Erstbefundung. Ergibt auch die zweite Untersuchung einen auffalligen
Befund, ist eine dem Befund positiven Screeningbefund angemessene unverziigliche
Abklarung und gegebenenfalls Therapieeinleitung zu veranlassen. Nach Vorliegen eines
abschlieRenden Ergebnisses (nach Kontrolle des auffalligen Erstbefundes in einer erneuten
Blutprobe) soll eine genetische Beratung durch einen daflir qualifizierten Arzt/eine dafir
qualifizierte Arztin angeboten werden, auRer es liegt ein eindeutig negatives Ergebnis vor.

(3) Abweichend von Absatz 2 Satz 1 erfolgt im Rahmen der ersten Laboruntersuchung fiir
die Zielkrankheit Adrenogenitales Syndrom nach § 17 Absatz 1 Nummer 2 nach einem ersten
auffilligen Befund, zur nochmaligen Uberpriifung dieses Befundes aus der ersten
Trockenblutkarte die Laboranalyse gemadlR § 17 Absatz 2 Satz 2. Wird der erste auffallige
Befund durch eine interne Validierungsuntersuchung bestatigt, ist eine zweite
Laboruntersuchung anhand einer zweiten Trockenblutkarte durchzufiihren und Absatz 2
findet im Ubrigen Anwendung.

(3 4) Abweichend von Absatz 2 ist fiir die Zielerkrankungen Sichelzellkrankheit und 5g-
assoziierte spinale Muskelatrophie gemall § 17 Absatz 1 Nummer 15 und 16 oder wenn bereits
nach der ersten Laboruntersuchung aus labordrztlicher Sicht ein hochgradiger
Krankheitsverdacht besteht, keine zweite Laboruntersuchung anhand einer zweiten
Trockenblutkarte, sondern lediglich eine interne Validierungsuntersuchung aus der ersten
Trockenblutkarte durchzufiihren. Ist diese Validierung ebenfalls auffallig, gilt das Screening als
positiv und es ist eine dem positiven Screeningbefund angemessene unverzigliche
Abklarungsdiagnostik und gegebenenfalls Therapieeinleitung zu veranlassen. Nach Vorliegen
eines positiven Screeningergebnissesbefundes soll eine genetische Beratung durch eine dafiir
qualifizierte Arztin/einen dafiir qualifizierten Arzt angeboten werden.

(45)
Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

Zwischen der Abnahme der Probe und der | Sicherzustellen ist, dass Z zwischen der
Ubermittlung eines auffilligen Befundes | Abnahme der Probe und der Ubermittlung
sollen nicht mehr als 72 Stunden liegen. eines auffdlligen Befundes selen nicht mehr
als 72 Stunden liegen.

§ 19 Durchfithrungsverantwertung-Verantwortlichkeiten

(1) Der Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat, ist fir
die Aufklarung, Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe und Probenibermittlung
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an das Labor die-Burehfihrung-des-Sereenings verantwortlich. Er Berteistungserbringer{im
Felgenden—Einsender“genannt} hat das Labor mit der Analyse der zugesandten Proben zu

beauftragen.

(2) Wurde die Geburt durch eine Hebamme edereinen-Entbindungspfleger verantwortlich

geleitet, so soll sie/er in gegenseitigem Einvernehmen eine gemal Absatz 1 verantwortliche
Arztin/einen verantwortlichen Arzt benennen. Ist eine Benennung ausnahmsweise nicht
moglich, hat haben die Hebammen/derEntbindungspfleger; das-Sereening die Aufklarung,
Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe und Probeniibermittlung an das Labor in
eigener Verantwortung durchzufiihren, wenn die Riickfragemdglichkeit an eine Arztin/einen
Arzt gewadhrleistet ist.

3) Dureh—Die Probenlbermittlung erfolgt an eine/n nach §23 berechtigte/n
Laborarztin/Laborarzt, die/der wird—dieser/diesem die Verantwortung fur die
Laboruntersuchungen nach § 17 und im Falle der vorliegenden Einwilligung nach § 16 die
Befundiibermittlungen an die Eltern nach § 22 sowie die Befundweitergabe an eine
behandelnde Arztin oder einen behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 22 Absatz 2 sowie
an die spezialisierte Einrichtung und Beauftragung dieser zur Kontaktaufnahme mit den Eltern
nach § 22a Absatz 1 und 2 tragt &bertragen.

4) Auch—ohne Durchfihrungsverantwortung nach-Absatz 1 hat sich Die/der die U2-
Friherkennungsuntersuchung beim Neugeborenen durchfiihrende Arztin/Arzt hat sich bei
der Untersuchung zu vergewissern, dass die Entnahme der Blutprobe fiir das erweiterte
Neugeborenen-Screening dokumentiert wurde. Ist das Screening nicht dokumentiert, so hat
sie/er das Screening nach dieser Richtlinie anzubieten.

§ 20 Zeitpunkt der Probenentnahmen

(2) Der optimale Entnahmezeitpunkt ist das Alter von 48 bis 72 Lebensstunden. Die
Blutprobe soll nicht vor vollendeten 36 und nicht nach 72 Lebensstunden entnommen
werden. In diesem Zeitfenster versaumte Probenentnahmen miissen unverziglich nachgeholt
werden.

(2) Bei Entlassung vor vollendeten 36 Lebensstunden oder Verlegung soll eine erste Probe
entnommen werden. Ein friiherer Untersuchungszeitpunkt als 36 Lebensstunden erhoht das
Risiko von falsch-negativen und falsch-positiven Befunden. Bei Entlassung vor 36
Lebensstunden missen die Eltern {Rersenensergeberechtigten) daher Giber die Notwendigkeit
einers termingerechten zweiten-taberuntersuchung Zweitscreenings informiert werden.

(3) Die erste Probenentnahme soll unabhdngig von der Lebensstunde vor einer
Transfusion, Kortikosteroid- oder Dopamintherapie durchgefiihrt werden.

(4) Bei sehr unreifen Neugeborenen (Geburt vor vollendeten 32
Schwangerschaftswochen) muss auer dem Erstscreening nach Absatz 1 ein abschlieRendes
Zweitscreening in einem korrigierten Alter von 32 Schwangerschaftswochen erfolgen.

(5) Soweit die Eltern nicht ihre Einwilligung verweigern, ist das Labor der ersten
Untersuchung auch fir die weiteren Untersuchungen nach § 17 zu beauftragen.




§ 21 Probenentnahme, und-Prebenbearbeitung Bearbeitung und Dokumentation

(1) Bei der Probengewinnung wird natives Venen- oder Fersenblut entnommen, auf
speziell dafiir vorgesehenes Filterpapier (Filterpapierkarte) aufgetropft und bei
Raumtemperatur getrocknet. Die Berechtigung zur Blutentnahme richtet sich nach dem
Berufsrecht des jeweiligen Leistungserbringers.

(2) Die Probenentnahme, die Angaben zum Neugeborenen und das Datum der
Versendung der Blutprobe sind auf der Filterpapierkarte gemall Anlage 4 und in geeigneter
Weise auch im Untersuchungsheft fiir Kinder zu dokumentieren, um die Uberpriifung der
erfolgten Blutentnahme im Rahmen der U2-Friiherkennungsuntersuchung zu ermdglichen.

(3) Durch Festlegung geeigneter MaBnahmen ist die eineindeutige Probenzuordnung zum
Neugeborenen sicher zu stellen.

(4) Die Filterpapierkarte ist an eine/einen zur Durchfilhrung der notwendigen
Laborleistungen nach § 23 berechtigte Arztin/berechtigten Arzt zu senden.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

(5) Um die Ubermittlung eines auffilligen Befundes an die Eltern innerhalb von 72
Stunden ab Probenabnahme zu erreichen,

soll ist

der Versand der Probe ab Probenabnahme innerhalb von 24 Stunden

erfolgen. sicherzustellen.
(6) Die Ablehnung des Screenings oder der Tod des Neugeborenen vor einer moglichen

ersten Blutentnahme nach § 20 sind auf leeren Filterpapierkarten zu dokumentieren und an
das Screeninglabor zu senden.

(7) Die Laborérztin oder der Laborarzt bestatigt dem Einsender den Eingang der Blutprobe.

§ 22 Befundiibermittlung

(1) Wenn die Untersuchung aus der Blutprobe des Kindes im Labor einen auffilligen
Befund ergibt, sind die Eltern zur Abwendung unmittelbarer Gefahren fiir die Gesundheit des
Kindes und zur Gewahrleistung einer schnellstméglichen weiteren Diagnostik unverziiglich
durch die/den fiir die Befundibermittlung verantwortliche Laborarztin oder verantwortlichen
Laborarzt, miindlich sowie schriftlich, zu unterrichten. Fiir diese Befundiibermittlung ist die
Einwilligung gemal § 16 Absatz 3 Satz 3 Voraussetzung. Die Eltern sind zur Veranlassung der
Entnahme einer weiteren Blutprobe oder zur weiteren Abkldrung gemaR § 18 aufzufordern.
Bei der Befundiibermittlung durch die Laborérztin oder den Laborarzt an die Eltern ist auf die
Notwendigkeit einer schnellen, fachkompetenten Abkldrung und Weiterbetreuung
ausdriicklich und mit Bezug auf die befundete Zielkrankheit hinzuweisen. Die Eltern sind Uber
die ndachsterreichbaren, auf die jeweilige Zielerkrankung spezialisierten pdadiatrischen
Einrichtungen mit  24-stindiger _ Erreichbarkeit sowie deren Kontaktdaten mit
Telefonnummern zu informieren.




(2) Nur fiir den Fall, dass das Neugeborene zum Zeitpunkt der Unterrichtung im
Krankenhaus behandelt wird, wird abweichend von Absatz 1 zuséatzlich zu den Eltern auch die
oder der dort behandelnde Arztin oder Arzt iiber den auffilligen Befund unterrichtet. Sie oder
er ist zur Veranlassung der Entnahme einer weiteren Blutprobe oder zur weiteren Abkldrung
gemiR § 18 aufzufordern. Es gilt § 16 Absatz 4. Der behandelnden Arztin oder dem
behandelnden Arzt sind auch Kontaktmoglichkeiten (insbesondere Telefonnummern) zu den
nachsterreichbaren auf die jeweilige Zielerkrankung spezialisierten pédiatrischen
Einrichtungen mit 24-stiindiger Erreichbarkeit mitzuteilen.

(23) Datum und Uhrzeit der Befundibermittlung, der Informationsempfanger und das
vereinbarte Vorgehen sind durch die Laborarztin oder den Laborarzt zu dokumentieren.

(34)  Fir ihre Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der moglichen Befundibermittlung sind die
Telefonnummern und Adressen des—Einsenders—und der Eltern {Rersenensergeberechtigte}
auf einem abtrennbaren Teil der Filterpapierkarte anzugeben. Die schriftliche Einwilligung der
Personensergeberechtigten Eltern gemaR § 16 umfasst grundsitzlich die Ubermittiung
Verarbeitung der personenbezogenen Daten, insbesondere der Telefonnummer und Adresse,
zum Zwecke der unmittelbaren Kontaktaufnahme im Sinne von Absatz 4 1. Nach
abgeschlossener Diagnostik, Befundibermittlung und Abrechnung sowie eventueller
Abklarungsdiagnostik sind die Kontaktdaten unverziglich zu I6schen und die weiteren
personenbezogenen Daten zu pseudonymisieren.




(65) Unauffallice Befunde—werden—dem—Einsender—schriftich—mitgeteilt: Die Eltern
{Rersenensergeberechtigten) werden ohne Vorliegen eines auffalligen Befundes nur auf ihre

ausdriickliche Nachfrage von der Labordrztin oder vom Laborarzt Eirsender informiert.

§ 22a Befundweitergabe

(1) Mit der Mitteilung eines positiven Screeningbefundes nach § 22 Absatz 1 ist darauf
hinzuweisen, dass eine Abklarungsdiagnostik durchzufihren ist. Die Eltern sind ergénzend
darliiber zu informieren, dass eine Befundweitergabe zum Zwecke der schnellen
Terminvereinbarung fiir eine Abkldrungsdiagnostik an eine entsprechende spezialisierte
Einrichtung ihrer Wahl durch die Laborérztin oder den Laborarzt erfolgen kann.

(2) Die Laborarztin oder der Laborarzt Ubermittelt den Befund an eine von den Eltern
ausgewadhlte spezialisierte Einrichtung.

Position GKV-SV/DKG Position KBV/KZBV/PatV

Die spezialisierte Eine Arztin oder ein Arzt der spezialisierten

Einrichtung kontaktiert die Eltern fiur die Vereinbarung eines Termins zur
Abklarungsdiagnostik

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

und steht fur Rickfragen der Eltern zum
Verdacht auf die Zielkrankheit zur

Verfligung.

(3) Die spezialisierte Einrichtung teilt nach Abschluss der Abkldrungsdiagnostik den
Befund dem flr die erste Screeninguntersuchung zustandigen Labor zum Zwecke der
Qualitatssicherung des Analyseverfahrens des Labors nach §& 26 Absatz 3 mit. Die
Befundweitergabe nach Satz 1 und eine dazu erforderliche Verarbeitung von
personenbezogenen Daten diirfen nur mit schriftlicher oder in elektronischer Form
vorliegender Einwilligung und nach vorheriger Information der Eltern nach der Mitteilung des
Ergebnisses der Abkldrungsdiagnostik erfolgen.

Position GKV-SV/DKG Position KBV/KZBV/PatV

Kein Text (4) Im Falle eines positiven
Abkldrungsbefundes lGbermittelt die oder der
fir die Behandlung der Zielerkrankung
zustandige Arztin oder Arzt dem fiir die erste
Screeninguntersuchung zustdndigen Labor
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den Behandlungsstatus, soweit die Eltern
nach vorheriger Information ihre Einwilligung
in diese Verarbeitung der hierzu
erforderlichen personenbezogenen Daten
gegenlber ihr oder ihm erteilt haben.

§ 22b Erinnerungsmanagement

(1) Geht keine angeforderte Kontrollkarte im Labor ein, kontaktiert die Laborarztin oder
der Laborarzt die Eltern um auf die Notwendigkeit der Abnahme einer Kontrollkarte
hinzuweisen.

(2) Sind die Eltern nicht in der spezialisierten Einrichtung ihrer Wahl erschienen oder
haben keinen Termin fir die Abkldrungsdiagnostik mit dieser vereinbart, meldet die
spezialisierte Einrichtung dies unverziiglich an das fir die erste Screeninguntersuchung
zustindige Labor zuriick. Hat die Laborédrztin oder der Laborarzt keinen Befund der
Abklarungsdiagnostik bis zu diesem Zeitpunkt der Riickmeldung erhalten, kontaktiert diese
beziehungsweise dieser die Eltern, um nochmals auf die Notwendigkeit einer schnellen,
fachkompetenten Abklarung und Weiterbetreuung hinzuweisen.

(3) Fir die Verarbeitung der personenbezogenen Daten nach Absatz 1 und 2 ist eine
Einwilligung nach § 16 Absatz 4 einzuholen.

3. Genehmigung und Qualitatssicherung fiir Laborleistungen
§ 23 Genehmigung fiir Laborleistungen

(1) Laborleistungen nach dieser Richtlinie dirfen nur nach Genehmigung der
Kassenarztlichen Vereinigung erbracht und abgerechnet werden, in deren Gebiet die
Laborarztin/der Laborarzt zur Teilnahme an der vertragsarztlichen Versorgung zugelassen
oder erméchtigt ist. Voraussetzung fiir die Genehmigung ist, dass die beantragende Arztin/der
beantragende Arzt ihre/seine fachliche Qualifikation nach § 24 nachweist, die
Voraussetzungen nach § 25 fur das Labor belegt, in dem sie/er die Laborleistungen erbringen
will und das Labor die Anforderungen nach § 5 Absatz 1 Satz 2 Nummer 1 bis 4 GenDG erfullt.

(2) Die Genehmigung ist unter der Auflage zu erteilen, dass die Laborleistungen nach
dieser Richtlinie in einem Labor erbracht werden, das die Voraussetzungen des § 25 erfillt
und die Arztin/der Arzt den Verpflichtungen zur Qualititssicherung nach § 26 nachkommt.

(3) Die Genehmigung ist zu versagen, wenn trotz Vorliegens der in Absatz 1 Satz 2
geforderten Nachweise erhebliche Zweifel an der qualitatsgesicherten Erbringung der
Laborleistungen bestehen. Die Zweifel kdnnen sich insbesondere daraus ergeben, dass die
Verpflichtungen zur Qualitdtssicherung nach § 26 in erheblichem Umfang verletzt wurden
oder die Laborleistungen aus derselben Blutprobe an verschiedenen Standorten erbracht
werden sollen (Verbot des Probensplittings) und dadurch eine qualitdtsgesicherte und
zeitgerechte Erbringung der Laborleistungen nicht gewahrleistet ist.

(4) Die zustandige Kassenarztliche Vereinigung muss vor der Erteilung der Genehmigung
und kann nach der Genehmigung die Labore nach vorheriger Anmeldung und mit
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Einverstindnis einer/eines das Hausrecht ausiibende/n Arztin/Arztes begehen und auf das
Vorliegen der Genehmigungsvoraussetzungen prufen.

(5) Die Abrechnungsgenehmigung ist der/dem die Laborleistungen erbringende/n
Arztin/Arzt zu entziehen, wenn

- die Genehmigungsvoraussetzungen nach den Absdtzen 1 und 3 nicht mehr vorliegen,
- die Auflagen nach Absatz 2 nicht erfillt werden oder
- das Einverstandnis zur Praxisbegehung versagt wird.

(6) Vor dem Entzug der Genehmigung und vor der Ablehnung des Antrags auf Erteilung
einer Abrechnungsgenehmigung ist die Arztin/der Arzt im Rahmen eines Kolloquiums
anzuhoren, und es soll eine angemessene Frist zur Beseitigung der Griinde fiir den Entzug der
Abrechnungsgenehmigung gesetzt werden, die ein halbes Jahr nicht Ubersteigt. Satz 1 gilt
nicht, wenn die Qualitdtsmangel so gravierend sind, dass ein sofortiger Genehmigungsentzug
geboten ist.

§ 24 Qualifikation der Laborarztin/des Laborarztes

(2) Die Erbringung der Laborleistungen nach dieser Richtlinie bedarf einer besonderen
fachlichen Qualifikation der erbringenden Arztin/des erbringenden Arztes, die sowohl
spezielle Kenntnisse als auch Erfahrung in der Durchfiihrung der
Tandemmassenspektrometrie und der quantitativen oder semi-quantitativen PCR sowie
zusatzlich der Hochleistungsflissigkeitschromatographie oder der Kapillarelektrophorese,
sofern das jeweilige Verfahren fir das Screening auf die Zielerkrankung Sichelzellkrankheit
gemaRk § 17 Absatz 1 Nummer 15 eingesetzt wird, umfasst.

(2) Die besondere fachliche Qualifikation der Laborarztin/des Laborarztes gilt in der Regel
als belegt, wenn sie/er

a) die Gebietsbezeichnung fiir Laboratoriumsmedizin fihren darf oder Uber die
Fachkunde Laboruntersuchung oder die Zusatz-Weiterbildung fachgebundene
Labordiagnostik verfligt und

b) ihre/seine personliche Erfahrung in der Erbringung der in Absatz 1 genannten
Verfahren dadurch in geeigneter Weise belegt, dass sie/er entweder

- die Erbringung von jeweils 20 000 Tandemmassenspektrometrien und quantitativen
oder semi-quantitativen PCR sowie zusatzlich von  jeweils 20 000
Hochleistungsflissigkeitschromatographien oder Kapillarelektrophoresen, sofern das
jeweilige Verfahren fir das Screening auf die Zielerkrankung Sichelzellkrankheit gemaf} § 17
Absatz 1 Nummer 15 eingesetzt wird, fiir das Jahr glaubhaft macht, welches dem
vorgesehenen Tag der Genehmigung vorausgeht, oder

- die regelmaRige Erbringung der im ersten Spiegelstrich genannten Verfahren Uber
einen Zeitraum von zwei Jahren glaubhaft macht, welche dem vorgesehenen Tag der
Genehmigung vorausgehen. Bestehen Zweifel an der persénlichen Erfahrung in der
Erbringung von Tandemmassenspektrometrien, Hochleistungsfliissigkeitschromatographien,
Kapillarelektrophoresen und quantitativen oder semi-quantitativen PCR sollen diese im
Rahmen eines Fachkolloquiums u. a. anhand der Beurteilung einer Fallsammlung geklart
werden.
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§ 25 Anforderungen an die Labore

(1) Zur Optimierung der internen Qualitatssicherung und der Logistik des Screenings sowie
der Wirtschaftlichkeit ist eine Mindestzahl von 50 000 untersuchten Erstscreeningproben
innerhalb eines Jahres und in einem Labor Voraussetzung fiir die Teilnahme am Screening. Die
zustandige Kassendrztliche Vereinigung kann die Frist fur die Erflllung der Mindestzahlen in
der Anfangsphase einmal um hochstens ein Jahr verlangern.

(2) Das Labor muss fiir die durchzufiihrenden Untersuchungen mit den entsprechenden
technischen Einrichtungen ausgestattet sein und lber qualifiziertes Personal verfligen. Diese
organisatorisch-apparativen Voraussetzungen gelten mit einer Akkreditierung fir
medizinische Laborleistungen durch die Deutsche Akkreditierungsstelle GmbH (DAkkS GmbH)
als belegt.

(3) Die Genehmigung ist unter der Auflage zu erteilen, dass das Labor, in dem die
Laborleistungen erbracht werden sollen, die folgenden Leistungen erbringt:

- Versendung der Filterpapierkarten an die Leistungserbringer, fiir die das Labor
Laborleistungen nach dieser Richtlinie erbringt und

- Erstellung und vierteljahrliche  Aktualisierung eines Verzeichnisses der
nachsterreichbaren Zentren mit padiatrischen Stoffwechselspezialisten oder Endokrinologen
oder Hamatologen sowie spezialisierten immunologischen oder neuromuskuldren
Einrichtungen mit 24-stiindiger Erreichbarkeit zur Information nach § 22 Absatz 1.

§ 26 Qualitatssicherung

(1) Die eineindeutige Zuordnung der Proben und der Ergebnisse ihrer Untersuchung zu
dem jeweiligen Neugeborenen ist sicherzustellen.

(2) Die berufsrechtlichen Anforderungen an die personliche Erbringung von
Laborleistungen, insbesondere fiir die regelmiRige Uberpriifung der ordnungsgemaRen
Laborgeratewartung und -bedienung durch das Laborpersonal, die persénliche Erreichbarkeit
und die persénliche Uberpriifung der Plausibilitit der erhobenen Laborparameter nach
Abschluss des Untersuchungsganges im Labor und § 5 GenDG sind zu beachten. Auf die
Richtlinie der Bundesadrztekammer zur Qualitdtssicherung laboratoriumsmedizinischer
Untersuchungen wird hingewiesen.

(3) Es ist sicherzustellen, dass die fir die Analyseverfahren festgelegten Grenzwerte
laborintern stetig Uberprift werden, um die Testglite der Analyseverfahren zu optimieren.
Hierflr erfolgt ein laborinterner Abgleich der Befunde der jeweiligen Neugeborenen aus dem
Screening und der nach § 22a Ubermittelten Befunde aus der Abkldrungsdiagnostik.

(34) Esistsicherzustellen, dassinnerhalb von 24 Stunden nach am-Fage-des Proben-Eingang
die Laboruntersuchung durchgefiihrt und pathelegische auffillige Befunde U(bermittelt
werden. Die Laborleistung ist zumindest von Montag bis Samstag vorzuhalten.
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Position GKV-SV/KBV/KZBV/PatV Position DKG

Stellt das Labor UnregelmaRigkeiten beim | Keine Erganzung

Betropfen der Trockenblutkarten,
Probeneingang-/versand fest, wird der
Einsender dariber informiert. Bei

wiederholten UnregelmaRigkeiten miuissen
dem Einsender  zeithah Schulungen
angeboten werden.

(5) Zur jihrlichen Uberpriifung des erweiterten Neugeborenen-Screenings miissen die die

Laborleistungen erbringenden Arztinnen und Arzte im ersten Quartal jedes Jahres der durch

den G-BA gemalR § 28 Absatz 1 beauftragten Stelle sowohl patientenanonymisierte,

aggregierte Daten als auch die Ergebnisse der Abklarungsdiagnostik in anonymisierter Form

in Fallen von positiven Screeningbefunden Uber ihre Leistungen nach dieser Richtlinie im

vorangegangenen Jahr vorlegen.

(6) Folgende Daten sind nach Absatz 5 zu Ubermitteln:

Labordaten

Angaben zum Labor

Methoden allgemein

Analyse-Methoden (inklusive Kit), Filterpapier, Zielparameter, Cut-offs

Organisation

Angaben zur Organisation (z. B. Tracking, Anbindung an andere Versorgungsstrukturen)

Anzahl der durch die Einsender eingesandten Leerkarten

Anzahl der abgelehnten Screenings

Prozesszeiten

° Abnahmezeitpunkt (Zeitspanne zwischen Geburt und Blutabnahme)
° Versandzeit (Zeitspanne zwischen Blutentnahme und Laboreingang)
° Befundmitteilungszeit (Zeitspanne zwischen Probeneingang und Befundausgang)

Gesamtzahlen
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° Anzahl der Erstscreenings (differenziert nach Abnahme- und Gestationsalter,
Bundesland)

° Anzahl der angeforderten Folgeuntersuchungen (bei Entlassung vor vollendeten
36 Lebensstunden sowie Geburt vor vollendeten 32 Schwangerschaftswochen) -
ohne Recall - und eingegangenen Folgekarten differenziert nach:

- Abnahme- und

- Gestationsalter,

- Probenqualitat

- sonstigem (z. B. Medikamente, Transfusion)

Recall

Anzahl der Recalls (Kontrolluntersuchung wegen einer auffalligen ersten Trockenblutkarte),
differenziert nach:

° Krankheiten

° Verstorbene Kinder nach Recall

° Durch Kontrollkarte unauffallig

° Kontrollkarte nicht eingegangen und

° Anzahl der Befunde mit hochgradigem Krankheitsverdacht bei denen direkt die

Abklarungsdiagnostik angefordert wurde

Angaben zur Abklarungsdiagnostik (angefordert, bestatigt, offen, unauffillig)

Screeningbefunde

Pathologischen Fallen

Screeningbefunde und Zeitpunkt des Erstscreenings

Diagnostische MaBnahmen und Ergebnis

Position GKV-SV/DKG Position KBV/KZBV/PatV

Keine Erganzung Sofern bekannt, der Beginn der im
Neugeborenenalter indizierten
Behandlung differenziert nach
Zielerkrankungen

Falsch negative Befunde

Sofern vorhanden Hinweise auf falsch negative Befunde




(7) Zum Zwecke der einheitlichen Dokumentation stellt die unabhdngige wissenschaftliche

Institution den Laboren detaillierte Vorlagen fiir die Ubermittlung der Daten zur Verfiigung.

(8) Die gemalR § 28 Absatz 1 beauftragte unabhangige Stelle stellt Auswertungen der Daten in
einem Screeningreport dem G-BA jdhrlich zur Verfigung. Der Screeningreport enthalt die
Auswertung der Daten aus dem vorletzten Jahr.

§ 27 Dokumentation der Laborleistungen

(1) Die Laborleistungen sind avf-dem-Musterverdruckrnach gemald den Vorgaben in der
Anlage 4 auf der eingesandten Filterpapierkarte zu dokumentieren.

(2) Das Labor muss die Einhaltung der jeweils giiltigen Datenschutzbestimmungen
gewahrleisten.

(3) Restblutproben sind unverziiglich nach Abschluss der Ringversuche zur
Qualitatssicherung nach den Richtlinien der Bundesarztekammer zur Qualitatssicherung
laboratoriumsmedizinischer Untersuchungen, spatestens jedoch nach drei Monaten zu
vernichten.

§ 28 Anpassung Evaluation

(1) Der G-BA beauftragt eine unabhdngige Stelle mit der Erstellung eines jahrlichen

Screeningreports zur Uberpriifung des erweiterten Neugeborenen-Screenings auf der
Grundlage derin § 26 Absatz 6 definierten Daten. Der Screeningreport wird dem G-BA jahrlich
zur Verfigung gestellt und auf der Internetseite des G-BA veroffentlicht.

(2) Ergeben sich aus dem Screeningreport weitere Evaluationsfragestellungen, ist zu
prifen, ob eine anlassbezogene Evaluation erfolgen soll. Im Falle der Notwendigkeit einer
anlassbezogenen Evaluation beauftragt der G-BA dazu eine unabhangige wissenschaftliche
Institution. Der G-BA wird in einem gesonderten Beschluss die Kriterien festlegen, nach denen,
die anlassbezogene Evaluation durchgefihrt wird.
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Anlage 3 Kinder-RL Elterninformation zum Erweiterten Neugeborenen-
Screening

Sie werden von Ihrer Arztin oder lhrem Arzt iiber die Untersuchung
aufgeklart. Die Untersuchung wird durchgefihrt, wenn Sie damit
einverstanden sind.

Es wird Ihrem Kind Blut abgenommen und an ein Labor geschickt.
Die Kontakidaten des Labors werden im Gelben Heft dokumentiert.

- -
Y
Sie werden benachrichtigt und gebeten, eine Blutabnahme fir eine
Kontrolluntersuchung bei Ihrem Kind vornehmen zu lassen.

- .
\J
Sie werden benachrichtigt und Ihnen wird erldutert, wo Sie lhr Kind fir -
die Abklarungsuntersuchung vorstellen sollen.

- -
\J
Therapieeinleitung und weiltere Betreuung erfolgen in einer

spezialisierten Einrichtung. Hierfir werden lhre Kontaktdaten an die
spezialisierte Einrichtung Gibermittelt.




ERWEITERTES NEUGEBORENEN-SCREENING

Elterninformation zur Friiherkennung von angeborenen Storungen des Stoffwechsels, des
Hormon-, des Blut-, des Immunsystems und des neuromuskuldren Systems bei Neugeborenen

Liebe Eltern,

die meisten Kinder kommen gesund zur Welt und bleiben es auch. Es gibt jedoch seltene
angeborene Erkrankungen, die bei Neugeborenen noch nicht durch dulBere Zeichen erkennbar
sind. Diese Erkrankungen koénnen bei ca. einem von 1000 Neugeborenen auftreten.
Unbehandelt konnen diese Erkrankungen zu schweren Infektionen, Organschaden,
korperlicher oder geistiger Behinderung oder sogar zum Tod fiihren. Um diese Erkrankungen
zu erkennen, wird eine Friherkennungsuntersuchung fiir alle Neugeborenen angeboten
(Erweitertes Neugeborenen-Screening).

Warum werden Fritherkennungsuntersuchungen durchgefiihrt?

Diese angeborenen Storungen sollen rechtzeitig erkannt werden. Durch eine friihzeitige
Behandlung moglichst bald nach der Geburt konnen die Folgen einer angeborenen Erkrankung
dieser Kinder meist vermieden werden. Deshalb finden seit 1969&ber30-Jahren bei allen
Neugeborenen Blutuntersuchungen statt. Diese Untersuchung wurde nun wesentlich
verbessert, weitere behandelbare Erkrankungen sind in die Untersuchung eingeschlossen
worden.

Wann und wie wird untersucht?

Im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (36 bis 72 Stunden nach der Geburt),
gegebenenfalls zusammen mit der zweiten Vorsorgeuntersuchung lhres Kindes, der U2,
werden wenige Blutstropfen (aus der Vene oder Ferse) entnommen, auf die dafir
vorgesehene Filterpapierkarte getropft und nach dem Trocknen sofort zu einem
Screeninglabor geschickt. Dort werden die Proben unverziiglich mit speziellen, sehr
empfindlichen Untersuchungsmethoden untersucht. Wenn Sie weitere Fragen zur
Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings haben, kdnnen Sie sich an Ihre Arztin oder lhren
Arzt wenden oder im Labor anrufen. Die Kontaktdaten des Labors finden Sie im
Untersuchungsheft ihres Kindes.

Auf welche Krankheiten wird untersucht?

Hypothyreose, Adrenogenitales Syndrom (AGS), Biotinidasemangel, Galaktosamie,
Phenylketonurie (PKU) und Hyperphenylalanindmie (HPA), Ahornsirupkrankheit (MSUD),
Fettsaurestoffwechseldefekte (MCAD-Mangel, LCHAD-Mangel, VLCAD-Mangel),
Carnitinzyklusdefekte, Glutaracidurie Typ |, Isovalerianacidamie, Tyrosinamie Typ |, Schwere
kombinierte Immundefekte (Severe combined Immunodeficiency, SCID), Sichelzellkrankheit,
spinale Muskelatrophie (SMA) (Krankheiten nachfolgend beschrieben).

In der Summe findet man bei ungefahr einem von 1000 Neugeborenen eine dieser
angeborenen Erkrankungen. In den meisten der betroffenen Familien gab es vorher noch nie
derartige Erkrankungen. Da die betroffenen Kinder bei der Geburt noch véllig gesund
erscheinen konnen, ist das Neugeborenen-Screening wichtig, um die Kinder rechtzeitig vor
schweren Erkrankungen und deren Folgen, wie z. B. Storungen der geistigen und korperlichen
Entwicklung zu bewahren. Die meisten der untersuchten Erkrankungen sind erblich
(genetisch) bedingt.
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Aus dieser Untersuchung allein lassen sich jedoch in der Regel keine Aussagen lber familidre
Veranlagungen ableiten.

Wer erfahrt das Testergebnis?

Befund-vem-Screeninglabor—tn-dringendenFalen Bei auffilligen Untersuchungsergebnissen

wird unverziglich zusdtzlieh direkt mit lhnen Kontakt aufgenommen. Geben Sie deshalb fir
die Testkarte Ihre Telefonnummer und lhre Anschrift an, unter der Sie in den ersten Tagen
nach der Geburt erreichbar sein werden. Friiherkennung und Frihbehandlung fiir betroffene
Neugeborene sind nur moglich, wenn alle Beteiligten — Eltern, Klinik bzw. Kinderarzt und
Screeninglabor — ohne Zeitverlust zusammenarbeiten, damit die Untersuchungsergebnisse
rechtzeitig erhoben und kontrolliert werden. Unauffillige Untersuchungsergebnisse werden
Ihnen nur auf Ihre personliche Nachfrage hin mitgeteilt. Die Kontaktdaten des Labors, an das
die Blutprobe geschickt wurde, werden im Untersuchungsheft fiir Kinder dokumentiert.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis eines Screening-Testes ist noch keine arztliche Diagnose. Mit dem Testergebnis
konnen entweder die betreffenden untersuchten Stérungen weitgehend ausgeschlossen
werden, oder eine weitere diagnostische Untersuchung bei Verdacht auf eine Erkrankung
erforderlich machen, z. B. durch eine Wiederholung des Testes. Eine Wiederholung eines
Testes kann aber auch notwendig sein, wenn z. B. der Zeitpunkt der Blutabnahme nicht
optimal war. Wenn Sie Fragen zur Wiederholung der Untersuchung haben, kénnen Sie im
Labor anrufen.

Was mussen Sie tun, wenn der Screeningbefund auffallig ist?

Ilhnen wird von einer Arztin oder einem Arzt mitgeteilt, in welcher spezialisierten Einrichtung
Sie mit lhrem Kind eine Abkldrungsuntersuchung durchfihren lassen kdnnen. Diese ist
notwendig, um den Screeningbefund zu Uberprifen und eventuell TherapiemalRnahmen
einzuleiten.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

Keine Anderung Sie_werden von einer Arztin oder einem
Arzt der spezialisierten  Einrichtung
kontaktiert, um Sie Uber die mogliche
Erkrankung genauer zu informieren sowie
um einen Termin zu vereinbaren.

Uber die Art der Untersuchung und die Therapieméglichkeiten werden Sie in dieser
Einrichtung umfassend aufgeklart.

kénnen-diesekrankheitengeheilbwerden?Wie werden diese Krankheiten behandelt?

werden—tedech-kénnen Ddie Auswirkungen dieser angeborenen Stérungen kénnen mit einer
entsprechend friihzeitigen Behandlung vermieden oder zumindest vermindert werden. Die
Behandlung besteht in Abhdngigkeit von der jeweiligen Erkrankung z. B. in einer Spezialdiat,
der Verabreichung von bestimmten Medikamenten oder in der Beratung und Anleitung der
Eltern zur Durchfliihrung praventiver MaBnahmen. Spezialisten stehen fiir die Beratung und
Betreuung im Verdachts- oder Krankheitsfall zur Verfligung.
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Die Teilnahme am Neugeborenen-Screening ist freiwillig. Die Kosten der Untersuchung
werden von den gesetzlichen Krankenkassen (ibernommen.

Das Ergebnis der Untersuchung unterliegt der arztlichen Schweigepflicht und darf nicht ohne
Ihre Einwilligung an Dritte weitergegeben werden.

Ihr Einverstandnis umfasst aur das erweiterte Neugeborenen-Screening auf die oben
genannten Zielerkrankungen sowie die Weitergabe-Verarbeitung der personenbezogenen
Angaben zur Durchfliihrung des erweiterten Neugeborenen-Screenings.

Wir sind mit der Durchfiihrung der Untersuchung, und der Ubermittlung Verarbeitung der
hierflir vorgesehenen Angabeneinverstanden und im Falle eines auffdlligen Befundes mit der
Befundubermittlung durch die Laborarztin/den Laborarzt einverstanden.

Wir nehmen zur Kenntnis, dass wir im Zuge einer Mitteilung eines auffalligen Befundes am
Telefon von der Laborédrztin/von dem Laborarzt Uber das weitere mogliche Vorgehen
informiert werden. In diesem Gesprach werden wir um Einwilligung in die

1. Befundweitergabe an eine eventuell im Krankenhaus behandelnde Arztin oder
behandelnden Arzt,

2. Befundweitergabe an eine von uns dann auszuwahlende spezialisierte Einrichtung und

3. in die Kontaktaufnahme derselben mit uns sowie die Kontaktaufnahme der Laborarztin/des
Laborarztes zwecks Erinnerung

gebeten.

Datum, Unterschrift mindestens eines/+Perseonensergeberechtigten Elternteils

Datum, Unterschrift aufklarende Person

Seit dem Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes im Jahr 2010 werden von der
Gendiagnostik-Kommission (GEKO) beim Robert Koch-Institut neu aufzunehmende
Reihenuntersuchungen fir genetisch bedingte Erkrankungen bewertet. Flr die
Reihenuntersuchungen auf Tyrosinamie Typ | und auf schwere kombinierte Immundefekte
(SCID), Sichelzellkrankheit und spinale Muskelatrophie (SMA) hat die GEKO die Einflihrung der
Screenings beflirwortet.

Adrenogenitales Syndrom

Hormonstérung durch Defekt der Nebennierenrinde: Vermannlichung bei Madchen,
moglicher todlicher Verlauf bei Salzverlustkrisen. Behandlung durch Hormongaben (Haufigkeit
ca. 1/10 000 Neugeborene).

Ahornsirupkrankheit

Defekt im Abbau von Aminosauren: geistige Behinderung, Koma, moéglicher todlicher Verlauf.
Behandlung durch Spezialdiat (Haufigkeit ca. 1/200 000 Neugeborene).

Biotinidasemangel
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Defekt im Stoffwechsel des Vitamins Biotin: Hautverdanderungen, Stoffwechselkrisen, geistige
Behinderung, moglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch Biotingabe (Haufigkeit ca.
1/80 000 Neugeborene).

Carnitinstoffwechseldefekte

Defekt im Stoffwechsel der Fettsdauren: Stoffwechselkrisen, Koma, moglicher todlicher
Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat (Haufigkeit ca. 1/100 000 Neugeborene).

Galaktosamie

Defekt im Verstoffwechseln von Milchzucker: Erblindung, koérperliche und geistige
Behinderung, Leberversagen, moglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat
(Haufigkeit ca. 1/40 000 Neugeborene).

Glutaracidurie Typ |

Defekt im Abbau von Aminosduren: bleibende Bewegungsstorungen, plotzliche
Stoffwechselkrisen. Behandlung durch Spezialdiat und Aminosduregabe (Haufigkeit ca.
1/80 000 Neugeborene).

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddriise: schwere Stérung der geistigen und korperlichen
Entwicklung. Behandlung durch Hormongabe (Haufigkeit ca. 1/4 000 Neugeborene).

Isovalerianacidamie

Defekt im Abbau von Aminosduren: geistige Behinderung, Koma. Behandlung durch
Spezialdiat und Aminosauregabe (Haufigkeit ca. 1/50 000 Neugeborene).

LCHAD-, VLCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechsel von langkettigen Fettsduren: Stoffwechselkrisen, Koma, Muskel- und
Herzmuskelschwéache, moglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat, Vermeiden
von Hungerphasen (Haufigkeit ca. 1/80 000 Neugeborene).

MCAD-Mangel

Defekt bei der Energiegewinnung aus Fettsdauren: Stoffwechselkrisen, Koma, maoglicher
todlicher Verlauf. Behandlung durch Carnitingabe, Vermeiden von Hungerphasen (Haufigkeit
ca. 1/10 000 Neugeborene).

Phenylketonurie

Defekt im Stoffwechsel der Aminosdure Phenylalanin: Krampfanfalle, Spastik, geistige
Behinderung. Behandlung durch Spezialdiat (Haufigkeit ca. 1/10 000 Neugeborene).
Tyrosinamie Typ |

Defekt im Stoffwechsel der Aminosaure Tyrosin: Bildung schadlicher Stoffwechselprodukte
kann zu schwerwiegenden Schadigungen von Leber, Niere, Gehirn und/oder Nerven fiihren.
Behandlung durch Spezialdiat in Kombination mit medikamentéser Behandlung mit Nitisinon
(Haufigkeit ca. 1/135 000 Neugeborene).

Schwere kombinierte Immundefekte (SCID)

Volliges Fehlen einer Immunabwehr: bereits im Sauglingsalter hohe Infektanfalligkeit gepaart
mit Infektionskomplikationen. Strenge hygienische VorsichtsmaBnahmen. Therapie mit
Knochenmark- oder Stammzelltransplantation, Enzymersatztherapie. Verzicht auf Stillen,
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Lebendimpfungen oder Transfusion unbehandelter Blutprodukte. Unbehandelt versterben
die meisten betroffenen Kinder innerhalb von 1 bis 2 Jahren (Haufigkeit 1/32 500
Neugeborene).

Sichelzellkrankheit

Verformung der roten Blutzellen (Sichelzellen) fiihrt zu Blutarmut, einer erhdhten
Zahflussigkeit des Blutes und einer schlechteren Sauerstoffversorgung der Organe. Langfristig
Organschadigung. Akute Komplikationen u.a. Hirninfarkt, Nierenversagen, Milzinfarkt,
Blutvergiftung und Blutarmut. Behandlungsansatz umfasst Aufklarung und Anleitung zu
VerhaltensmaRBnahmen, Infektionsprophylaxe (z. B. Impfungen), Gabe von Hydroxycarbamid,
gegebenenfalls Transfusionen und gegebenenfalls als weiterer Behandlungsansatz die
Stammazelltransplantation. Unbehandelt kann es etwa ab dem 3. Lebensmonat zu Symptomen
kommen (Haufigkeit ca. 1/3 950 Neugeborene).

Spinale Muskelatrophie (SMA)

Mangel eines bestimmten Proteins (Survial-Motor-Neuron (SMN)-Protein) fiihrt zu einer
zunehmenden Muskelschwache mit riicklaufiger Entwicklung der Motorik und Einschrankung
der Lungenfunktion. Die Therapie erfolgt medikamentdés und symptomatisch
(physiotherapeutisch, rehabilitativ,  orthopadisch, psychologisch). Die  ersten
Krankheitssymptome bei Kindern mit infantiler SMA (der haufigsten und schwersten
Auspragung) treten bis zum 6. Lebensmonat auf. Unbehandelt versterben diese Kinder
innerhalb von 1 bis 2 Jahren (Haufigkeit ca. 1/6 000 bis 1/11 000 Neugeborene).

Hinweis: Nicht bei allen oben genannten Erkrankungen kann die rechtzeitige Behandlung
Krankheitsfolgen vollstdndig verhindern. Eine umgehende Behandlung ermdglicht dem
betroffenen Kind in den meisten Fallen eine normale Entwicklung.
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C. Spezielle Friiherkennungsuntersuchungen

Il. Screening auf Mukoviszidose
1. Allgemeine Bestimmungen
§ 29 Allgemeines

Das nach dieser Richtlinie durchzufiihrende Screening dient der Friherkennung der
Mukoviszidose bei Neugeborenen. Durch das Screening soll eine unverzigliche
Therapieeinleitung im Krankheitsfall ermoglicht werden. Das Screening auf Mukoviszidose
erfolgt im Regelfall zum selben Zeitpunkt und aus derselben Blutprobe wie das erweiterte
Neugeborenen-Screening. Das Screening auf Mukoviszidose unterliegt den Regelungen des
GenDG.

§ 30 Geltungsbereich

Der Abschnitt C Kapitel Il Screening auf Mukoviszidose der Kinder-Richtlinie gilt auf Grundlage
von § 26 SGB V fir alle zu Lasten der gesetzlichen Krankenversicherung durchgefiihrten
Screeninguntersuchungen auf Mukoviszidose, unabhangig davon, welcher Leistungserbringer
sie einleitet oder erbringt.

§ 31 Anspruchsberechtigung

Neugeborene haben Anspruch auf Teilnahme am Screening auf Mukoviszidose entsprechend
dieser Richtlinie.

§ 32 Aufklarung und Einwilligung

(1) Das Screening auf Mukoviszidose wird dreistufig als serielle Kombination von zwei
biochemischen Tests auf immunreaktives Trypsin (IRT) und Pankreatitis-assoziiertes Protein
(PAP) und einer DNA-Mutationsanalyse durchgefiihrt. Die Personensorgeberechtigten (zB. im
Folgenden ,Eltern” genannt) des Neugeborenen sind vor der Durchfiihrung des Screenings
eingehend und mit Unterstltzung eines Informationsblatts, entsprechend Anlage 2 durch die
gemilR § 35 verantwortliche Arztin oder den verantwortlichen Arzt gemiR § 7 GenDG
entsprechend den Vorgaben des § 9 GenDG, aufzuklaren.

(2) Wird die Geburt durch eine Hebamme edereinenEntbindungspfleger geleitet, sind die

Eltern daruber zu informieren, dass ihr Kind Anspruch auf ein Mukoviszidose-Screening hat.
Die Aufkldrung und Untersuchung kann nur von einer Arztin oder einem Arzt bis zu einem
Alter des Kindes von vier Wochen (z. B. U2 oder U3) gemal § 35 vorgenommen werden.

(3) Die Aufklarung umfasst insbesondere Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft der
Untersuchung. Da das Screening auf Mukoviszidose eine DNA-Mutationsanalyse beinhalten
kann, ist im Zuge der Aufklarung mitzuteilen, dass Informationen Uber eine mogliche
Anlagetragerschaft im Rahmen des Screenings nicht mitgeteilt werden. Den Eltern ist vom
Leistungserbringer (im Folgenden , Einsender” genannt) der Name des beauftragten Labors
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schriftlich im Untersuchungsheft fiir Kinder auszuhdndigen, mit der Aufforderung den
Labornamen bei weiteren erforderlichen Laboruntersuchungen der veranlassenden Arztin
oder dem veranlassenden Arzt mitzuteilen.

(4) Nach der Aufklarung ist eine angemessene Bedenkzeit bis zur Entscheidung Uber die
Einwilligung einzurdumen. Die Einwilligung umfasst alle Bestandteile der Untersuchung und
den Umfang der mit der Filterpapierkarte weiterzugebenden personenbezogenen Daten
sowie die Befundubermittlung von der Laborérztin oder dem Laborarzt an die Eltern gemald §
37 Absatz 1. Die Einwilligung zum Screening bzw. die Ablehnung des Screenings hat gegeniber
der Person zu erfolgen, die die Aufklarung nach Absatz 1 oder Absatz 2 durchgefiihrt hat und
ist mit der Unterschrift zumindest eines Personenseorgeberechtigten Elternteils zu
dokumentieren. Die Eltern erkldren mit ihrer Einwilligung zum Screening, dass die auf der
Filterpapierkarte einzutragenden personenbezogenen Daten an die—tabere das Labor
Ubermittelt werden diirfen und dass die Unterrichtung und Befundibermittlung an sie durch
die Laborédrztin oder den Laborarzt erfolgt. Als Nachweis der vorliegenden Einwilligung
gegenitber dem durchfihrenden Labor gilt aueh das Ankreuzen des entsprechenden Feldes
auf der Filterpapierkarte. Die Einwilligung kann jederzeit schriftlich oder mindlich, mit
Wirkung fiir die Zukunft gegeniiber der aufklarenden Arztin oder des aufklirenden Arztes
widerrufen werden.

(5) Die Befundweitergabe durch die Laborarztin oder den Laborarzt an eine von den Eltern
ausgewahlte spezialisierte Einrichtung inklusive der Kontaktaufnahme derselbigen mit den
Eltern gem3R § 37a Absatz 1 und 2 sowie an die behandelnde Arztin oder den behandelnden
Arzt im Krankenhaus nach § 37 Absatz 3 und das Erinnerungsmanagement gemal § 37 b sowie
die dazu erforderliche Verarbeitung von personenbezogenen Daten diirfen nur mit
ausdriicklicher Einwilligung und nach vorheriger Information der Eltern und nach Mitteilung
eines auffalligen Befundes erfolgen. Die Einwilligung kann jederzeit schriftlich oder mindlich
mit Wirkung fur die Zukunft gegeniber der aufklarenden Person widerrufen werden.

§ 33 Untersuchungsmethode

(1) Das Screening auf Mukoviszidose erfolgt in den ersten beiden Stufen mittels
konventioneller Laboruntersuchungsverfahren und in der dritten Stufe mittels einer
molekulargenetischen Untersuchung auf Mutationen (DNA-Mutationsanalyse), die mit einem
frilhen und schweren Erkrankungsverlauf einhergehen.

(2) Die erste biochemische Untersuchung wird auf IRT durchgefiihrt. Die Probe gilt als
positiv, wenn der Wert > der 99,0. Perzentile der fiir das durchflihrende Labor
anzunehmenden Populationswerte liegt. Ist der IRT-Test positiv, wird aus der vorliegenden
Probe ein PAP-Test durchgefiihrt. Liegt dieser > der 87,5. Perzentile erfolgt die dritte Stufe,
eine genetische Untersuchung auf Mutationen gemald Anlage 4a. Die zweite und dritte Stufe
werden nicht durchgefiihrt wenn der IRT 2 99,9. Perzentile liegt, da bei so deutlich erh6hten
Werten das Screening schon allein durch diesen Wert als positiv gilt.

(3) Das Screening auf Mukoviszidose gilt als positiv, wenn einer der nachfolgenden
Befunde vorliegt: IRT > 99,9. Perzentile oder mindestens eine Mutation des Cystic Fibrosis
Transmembran Regulator-Gens (CFTR-Gens). In allen anderen Konstellationen gilt das
Screening als negativ.
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2. Verfahren

§ 34 Grundsatze des Screening-Verfahrens

(1) Ergibt das Screening einen positiven Befund, ist derEinsender sind die Eltern zeitnah,
spatestens innerhalb von 14 Kalendertagen (iber das Ergebnis zu informieren, um eine
Abklarung in der Regel durch einen SchweiBtest (gegebenenfalls alternative
Konfirmationsdiagnostik) und bei Bestatigung die anschlieRende Therapieeinleitung zu
ermoglichen.

(2) Die im Rahmen des Screenings erhobenen Daten dirfen ausschlieRlich zu den Zwecken
verwendet werden, die vorgenannte Zielkrankheit zu erkennen und zu behandeln sowie fiir
die Qualitatssicherung des jeweiligen Analyseverfahrens des beauftragten Labors, um falsch
positive und falsch negative Screeningbefunde zu verringern.

§ 35 Durchfithrungsverantwortung-Verantwortlichkeiten

(1) Die Arztin oder der Arzt, die/der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat, ist
fur die Aufklarung, Elnholung der Ean|II|gung, Enthahme der Blutprobe Probenubermlttlung
an _das Labor ¢

ch—h#&h%&ng—éeséereenmgs verantwortllch Dm—A%n—ede#der—A&t—&m—FelgendenTDer
Einsender“genannt} hat das Labor mit der Analyse der zugesandten Proben zu beauftragen.

(2) Wurde die Geburt durch eine Hebamme edereinenEntbindungspfleger verantwortlich

geleitet, muss diese/dieser die Eltern liber den Anspruch ihres Kindes auf ein Mukoviszidose-
Screening informieren.

(3) Die oder der die U2- und/oder U3-Fritherkennungsuntersuchung durchfiihrende Arztin
oder durchfihrende Arzt hat sich zu vergewissern, dass das Screening auf Mukoviszidose
dokumentiert wurde. Sofern bis zu einem Alter des Kindes von vier Lebenswochen noch keine
irztliche Aufklarung tiber ein Screening auf Mukoviszidose erfolgt ist, muss die Arztin oder der
Arzt die Eltern aufkldren und gegebenenfalls das Screening auf Mukoviszidose veranlassen.

(4) Die Bureh die Probenibermittlung erfolgt an eine oder einen nach § 38 berechtigte
Laborarztin oder berechtigten Laborarzt, die oder der wird—dieser—oder—diesem die
Verantwortung fiir die Laboruntersuchungen nach § 33 und im Falle der vorliegenden
Einwilligung nach § 32 die Befundibermittlungen_an die Eltern nach § 37 sowie die
Befundweitergabe an eine behandelnde Arztin oder einen behandelnden Arzt im Krankenhaus
nach § 37 Absatz 3 sowie an die spezialisierte Einrichtung und Beauftragung dieser zur
Kontaktaufnahme mit den Eltern nach § 37 a Absatz 1 und 2 trigt. &bertragen-

(5) Die Dokumentation der Durchfiihrung erfolgt im GelbenHeft Untersuchungsheft fur
Kinder gemaR Anlage 1 der Kinder-Richtlinie.

§ 36 Probenentnahme und Probenbearbeitung

(1) Das Screening auf Mukoviszidose erfolgt in der Regel aus derselben Blutprobe, die auch
flr das erweiterte Neugeborenen-Screening entnommen wurde. Die Regelungen des § 21
Absdtze 1-4 und 6 zur Probenentnahme und Probenbearbeitung gelten auch flr das Screening
auf Mukoviszidose.
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(2) Wurde die Geburt durch eine Hebamme edereinen-Entbindungspfleger verantwortlich

geleitet und ausnahmsweise das erweiterte Neugeborenen-Screening ohne arztliche
Aufklarung durchgefiihrt, muss fiir das Mukoviszidose-Screening nach arztlicher Aufklarung
eine zweite Blutprobe abgenommen werden. Das Mukoviszidose-Screening kann in den
ersten vier Lebenswochen des Kindes nachgeholt werden.

(3) Wie bei dem erweiterten Neugeborenen-Screening muss bei Abnahme bei reifen
Neugeborenen vor der 36. Lebensstunde ein Zweitscreening nach der 36. Lebensstunde
durchgefiihrt werden. Bei sehr unreifen Neugeborenen (Geburt vor vollendeten 32
Schwangerschaftswochen) muss aulRer dem Erstscreening ein abschlieRendes Zweitscreening
in einem korrigierten Alter von 32 Schwangerschaftswochen erfolgen.

(4) Soweit die Eltern nicht ihre Einwilligung verweigern, ist das Labor der ersten
Untersuchung auch fir die weiteren Untersuchungen nach § 33 zu beauftragen.

§ 37 Befundiibermittlung

(1) Ein positiver Screeningbefund gemal § 33 wird von der verantwortlichen Laborarztin
oder vom verantwortlichen Laborarzt, miindlich sowie schriftlich den Eltern mitgeteilt. Fir
diese Befundibermittlung ist die Einwilligung gemald § 32 Absatz 4 Satz 2 Voraussetzung. Die
Eltern sind zur Veranlassung der weiteren Abkldrung gemaf § 34 Absatz 1 aufzufordern.
Einzelheiten zum Ergebnis der DNA-Mutationsanalyse werden im Rahmen des Screenings
nicht mitgeteilt. Bei der Befundibermittlung durch die Laborarztin oder den Laborarzt an die
Eltern ist auf die Notwendigkeit einer fachkompetenten Abkldrung und Weiterbetreuung
hinzuweisen. Die Eltern sind Uiber eine auf die Diagnose und Behandlung der Mukoviszidose
spezialisierte Einrichtung sowie deren Kontaktdaten mit Telefonnummern zu informieren. Bas

(2) Wenn die RPersenensergeberechtigten Eltern vorher sehriftlich in die Weitergabe der
Ergebnisse an die behandelnde Arztin/den behandelnden Arzt eingewilligt haben, hat das

Labor bei Vorliegen eines abklarungsbedirftigen Schweilltests (Chloridbestimmung mittels
Pilocarpin-lontophorese) oder einer anderen abklarungsbediirftigen Konfirmationsdiagnostik,
Einzelheiten zur DNA-Mutationsanalyse des Screenings an den-Einsender die behandelnde
Arztin/den behandelnden Arzt weiterzugeben. Der—Emsenéer—hat—dese—aneLhe&en—der

(3). Nur fir den Fall, dass das Neugeborene zum Zeitpunkt der Befundiibermittlung im
Krankenhaus behandelt wird, wird abweichend von Absatz 1 zusatzlich zu den Eltern auch die
behandelnde Arztin oder der behandelnde Arzt iiber den positiven Befund unterrichtet. Sie
oder er ist zur Veranlassung der weiteren Abklarung geméaR § 34 Absatz 1 aufzufordern. Es gilt
§ 32 Absatz 5. Der behandelnden Arztin oder dem behandelnden Arzt sind auch
Kontaktmoglichkeiten (insbesondere Telefonnummern) von einer auf Mukoviszidose
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spezialisierten pa&adiatrischen Einrichtung zum Zwecke der Absprache der weiteren
Vorgehensweise mitzuteilen.

(4) Das Datum der Sereening-Befundibermittlung, uad der Informationsempfanger und
das vereinbarte Vorgehen sind durch die Laborarztin oder den Laborarzt zu dokumentieren.

() erden—dem—Einsender—schriftlich—mitgeteift. Die

Personensorgeberechtigten Eltern werden bei Vorliegen eines negativen Screeningbefundes
nur auf ihren ausdriicklichen Wunsch vom Labor Eirsender informiert.

(6) Fir_ihre Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der moglichen Befundibermittlung sind die
Telefonnummer und Adresse der Eltern auf einem abtrennbaren Teil der Filterpapierkarte
anzugeben. Die schriftliche Einwilligung der Eltern gemal § 32 umfasst grundsatzlich die
Verarbeitung der personenbezogenen Daten, insbesondere der Telefonnummer und Adresse,
zum Zwecke der Kontaktaufnahme im Sinne von Absatz 1. Nach abgeschlossener Diagnostik,
Befundiibermittlung und Abrechnung sowie eventueller Abkldrungsdiagnostik sind die
Kontaktdaten unverziglich zu l6schen und die weiteren personenbezogenen Daten zu
pseudonymisieren.

§ 37a Befundweitergabe nach Abklarungsdiagnostik

(1) Mit der Mitteilung eines positiven Screeningbefundes nach § 37 Absatz 1 ist darauf
hinzuweisen, dass eine Abkldrungsdiagnostik durchzufiihren ist. Die Eltern sind ergdnzend
darliiber zu informieren, dass eine Befundweitergabe zum Zwecke der schnellen
Terminvereinbarung fiir eine Abkldrungsdiagnostik an eine entsprechende spezialisierte
Einrichtung ihrer Wahl durch die Laborérztin oder den Laborarzt erfolgen kann.

(2) Die Laboréarztin oder der Laborarzt Ubermittelt den Befund an eine von den Eltern
ausgewadhlte spezialisierte Einrichtung.

Position GKV-SV/DKG Position KBV/KZBV/PatV

Die spezialisierte Eine Arztin oder ein Arzt der spezialisierten

Einrichtung kontaktiert die Eltern fur die Vereinbarung eines Termins zur
Abkldrungsdiagnostik.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

und steht fir Rickfragen der Eltern zum
Verdacht auf die Zielkrankheit zur

Verfigung.

(3) Die_spezialisierte Einrichtung teilt nach Abschluss der Abkldrungsdiagnostik den
Befund dem fir die Screeninguntersuchung zustindigen Labor zum Zwecke der
Qualitadtssicherung des Analyseverfahrens des Labors nach § 40 Absatz 2 mit. Die
Befundweitergabe nach Satz 1 und eine dazu erforderliche Verarbeitung von
personenbezogenen Daten darf nur mit schriftlicher oder in elektronischer Form vorliegender
Einwilligung und nach vorheriger Information der Eltern nach der Mitteilung des Ergebnisses
der Abkldrungsdiagnostik erfolgen.
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Position GKV-SV/DKG Position KBV/KZBV/PatV

Kein Text (4) Im Falle eines positiven
Abkldrungsbefundes Ubermittelt die oder der
fur die Behandlung der Zielerkrankung
zustandige Arztin oder Arzt dem fiir die erste
Screeninguntersuchung zustdndigen Labor
den Behandlungsstatus, soweit die Eltern
nach vorheriger Information ihre Einwilligung
in diese Verarbeitung der hierzu
erforderlichen personenbezogenen Daten
gegeniber ihr oder ihm erteilt haben.

§ 37b Erinnerungsmanagement

(1) Sind die Eltern nicht in der spezialisierten Einrichtung ihrer Wahl erschienen oder
haben keinen Termin fir die Abkldrungsdiagnostik mit dieser vereinbart, meldet die
spezialisierte Einrichtung dies unverziiglich an das fir die erste Screeninguntersuchung
zustandige Labor zurick. Hat die Labordrztin oder der Laborarzt keinen Befund der
Abkldrungsdiagnostik bis zu diesem Zeitpunkt der Rickmeldung erhalten, kontaktiert diese
beziehungsweise dieser die Eltern, um nochmals auf die Notwendigkeit einer schnellen,
fachkompetenten Abkldrung und Weiterbetreuung hinzuweisen.

(2) Fir die Verarbeitung der personenbezogenen Daten nach Absatz 1 ist eine Einwilligung
nach § 32 Absatz 5 einzuholen.

3. Genehmigung und Qualitatssicherung fiir Laborleistungen

§ 38 Genehmigung fiir Laborleistungen

Die Regelungen des § 23 zur Genehmigung von Laborleistungen gelten auch fiir das Screening
auf Mukoviszidose.

Zusatzlich wird fiir die Genehmigung von Laborleistungen fir das Screening auf Mukoviszidose
folgendes geregelt:

- Die Genehmigung ist unter der Auflage zu erteilen, dass die Voraussetzungen des § 39
zusatzlich erfiillt sind und die Arztin oder der Arzt abweichend-vom-§26-Absatz4 den
Verpflichtungen zur Qualitatssicherung nach § 40 nachkommt.

- Die Genehmigung ist auch dann zu versagen, wenn die Verpflichtungen zur
Qualitatssicherung nach § 40 in erheblichem Umfang verletzt wurden.

§ 39 Anforderungen an die Labore

Die Regelungen des § 25 Absatz 2 und 3 Anforderung an die Labore gelten auch fiir das
Screening auf Mukoviszidose. Abweichend vom § 25 Absatz 3 wird der 2. Spiegelstrich wie
folgt geregelt:
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Das Labor soll aktuelle Listen mit Mukoviszidose-spezialisierten Einrichtungen vorhalten.

§ 40 Qualitatssicherung

(1) Als Anforderungen an die Qualitatssicherung der Labore gelten auch fiir das Screening
auf Mukoviszidose die Regelungen des § 26 Absatz 1, 2, 3 und 4 5, 6 und 7 Satz4,3-uhd4
entsprechend mit der MalRgabe, dass abweichend von § 26 Absatz 4-Satz2 6 der Bericht
Angaben zu

- der Zahl der untersuchten Proben (Erstscreenings),

- der Anzahl der abgelehnten Screenings,

- der Anzahl Proben mit unzureichender Probenqualitat,

- der Anzahl der auffilligen Screeningbefunde,

- der Anzahl bestétigter Falle mit Aufschliisselung nach Konfirmation durch Schweiltest,

Leitfahigkeit, zwei CFTR-Mutationen bzw. Mekonium lleus,

- der Anzahl Cystic Fibrosis Screen Positive, Inconclusive Diagnosis (CFSPID) Fille,

der Zeitspanne zwischen Probeneingang und Mitteilung des Screeningbefunds an den

Einsender, die Anzahl und Art der gemal § 37 mitgeteilten Screeningergebnisse und die

Anzahl der aufgrund aufféilliger Konfirmationsdiagnostik angeforderten und mitgeteilten

DNA-Mutationsanalysen sowie die Ergebnisse der einzelnen Untersuchungsschritte,

- IRT-Bestimmungen gesamt

- IRT > 99,9 Perzentile (failsafe)

- IRT =99 Perzentile <99,9 Perzentile

- durchgefiihrte PAP Untersuchungen

- PAP > 87,5 Perzentile

- Produkt IRT x PAP auffillig

- durchgefiihrte Mutationsanalysen

- Mutationsanalysen unauffalliges Ergebnis

- 1 oder 2 Mutationen

- denvorliegenden Befunden der Konfirmationsdiagnostik

- Anzahl Schweiltest

- Leitfahigkeit

- 2 Mutationen in der Konfirmation oder Screening

- Mekoniumileus

- CESPID
enthalten muss. Sofern vorhanden sind Hinweise auf falsch negative Befunde zu berichten.

(2) Es ist sicherzustellen, dass die fiir die Analyseverfahren festgelegten Grenzwerte
laborintern stetig Uiberpriift werden, um die Testgite der Analyseverfahren zu optimieren.
Hierfir erfolgt ein laborinterner Abgleich der Befunde der jeweiligen Neugeborenen aus dem
Screening und der nach § 37a libermittelten Befunde aus der Abkldrungsdiagnostik.

(3) Zur__jahrlichen Uberpriifung des Mukoviszidose-Screenings miissen _die _die
Laborleistungen erbringenden Arztinnen und Arzte im ersten Quartal jedes Jahres der durch
den G-BA gemdB § 28 Absatz 1 beauftragten Stelle sowohl patientenanonymisierte,
aggregierte Daten als auch die Ergebnisse der Abklarungsdiagnostik in anonymisierter Form
in Féllen von positiven Screeningbefunden (ber ihre Leistungen nach dieser Richtlinie im
vorangegangenen Jahr vorlegen.
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(4) Zum __Zwecke der _einheitlichen Dokumentation _stellt die unabhangige
wissenschaftliche Institution den Laboren detaillierte Vorlagen fiir die Ubermittlung der Daten
zur Verfigung.

§ 41 Dokumentation

Die Regelungen des § 27 Anforderung an die Dokumentation durch die Labore gelten auch fir
das Screening auf Mukoviszidose.

§ 42 Evaluation

Die unabhangige Stelle nach § 28 Absatz 1 Satz 1 wird durch den G-BA beauftragt, den

jahrlichen Screeningreport gemifR § 28 Absatz 1 Satz 1 neben der Uberpriifung des
erweiterten Neugeborenen-Screenings auch zur Uberpriifung des Mukoviszidose-Screenings
auf der Grundlage der gemaR § 40 Absatz 1 definierten Daten zu erstellen. §28 gilt

entsprechend.
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Anlage 2 der Kinder-RL Elterninformation zum Screening auf Mukoviszidose

Gemeinsamer Bundesausschuss

Information fir die Eltern {Persenensergeberechtigte} zur Vorbereitung der miindlichen

Aufklarung fiir die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose

Liebe Eltern,

zeitgleich mit dem  erweiterten Neugeborenen-Screening wird Ihnen eine
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose fur lhr Kind angeboten. Ziel dieser
Reihenuntersuchung ist die frihzeitige Diagnose von Mukoviszidose, damit méglichst frith mit
einer Behandlung begonnen werden kann und so die Lebensqualitdt und Lebenserwartung bei
Kindern mit Mukoviszidose verbessert wird. Die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
unterliegt den besonderen Regelungen des Gendiagnostikgesetzes. Die nachfolgenden
Informationen sollen lhnen helfen, sich auf ein Aufkldrungsgespriach mit lhrer Arztin bzw.
Ihrem Arzt vorzubereiten.

1. Was ist Mukoviszidose?

Mukoviszidose (auch Zystische Fibrose genannt) ist eine erbliche Krankheit, die ungefahr 1
von 3 300 Kindern betrifft. Eine Genverdanderung im so genannten CFTR-Gen fihrt zu einer
Storung des Salzaustausches in Driisenzellen. Dies wiederum ist Ursache fiir die Bildung von
zahfllssigem Schleim in den Atemwegen und anderen Organen, die sich dadurch dauerhaft
entziinden. Die Schwere der Krankheitszeichen kann aufgrund unterschiedlicher
Genveranderungen variieren. Haufig ist die Funktion der Bauchspeicheldriise eingeschrankt.
Dadurch sind betroffene Kinder oft untergewichtig und wachsen schlecht. Bei schweren
Verlaufen kann, infolge von wiederholten schweren Lungenentziindungen, die
Lungenfunktion erheblich beeintrachtigt werden.

2. Wie kann Mukoviszidose behandelt werden?

eit—aib e eine—heilende herapie—bel—Mukoviszidese— Alerdines—kénnen Die

Krankheitszeichen dieser angeborenen Storung kénnen durch verschiedene Therapieansatze

verbessert oder gelindert werden, so dass die Lebenserwartung von Mukoviszidose-Patienten
kontinuierlich gestiegen ist. Die Behandlung der Mukoviszidose besteht aus Inhalationen und
Physiotherapie, einer besonders—kalorienreichenbedarfsangepassten Erndhrung und
Medikamenten. AuBerdem ist die Durchflihrung von regelmaRigen Kontrolluntersuchungen

in spezialisierten Mukoviszidose-Einrichtungen sinnvoll, um bereits friihe Verdnderungen
rechtzeitig behandeln zu kénnen.
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3. Warum ist eine Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose sinnvoll?

Die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose ermoglicht eine friihe Diagnosestellung. Mit
einem frihen Behandlungsbeginn kann die korperliche Entwicklung der betroffenen Kinder
verbessert werden. Damit erhéht sich auch die Chance auf ein langeres und geslinderes Leben.

4. Wie wird die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose durchgefiihrt?

Fiir die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose ist in der Regel keine zusatzliche Blutabnahme
notwendig. Die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose erfolgt zur gleichen Zeit und aus
derselben Blutprobe, welche fiir das erweiterte Neugeborenen-Screening bei |hrem Kind
abgenommen wird. Diese Blutprobe wird auf eine Filterpapierkarte getropft und an ein Labor
geschickt.

Dort wird zuerst das Enzym immunreaktives Trypsin (IRT) bestimmt. Bei einem erhéhten Wert
erfolgt aus derselben Blutprobe eine zweite Untersuchung auf das Pankreatitis-assoziierte
Protein (PAP). Sollte das zweite Testergebnis ebenfalls erhoht sein, wird mit einem DNA-Test
(Erbgutuntersuchung) nach den haufigsten Genverdanderungen gesucht, die bei
Mukoviszidose auftreten. Wenn eine oder zwei Genveranderungen gefunden werden, ist die
Reihenuntersuchung kontrollbedirftig.

Sollte bereits der erste Test (IRT) sehr hoch sein, ist die Reihenuntersuchung allein dadurch
kontrollbediirftig und es werden die anderen Tests nicht mehr durchgefiihrt. Die Kombination
der Testschritte fihrt zu einer groRtmoglichen Genauigkeit und Sicherheit der Ergebnisse.
Sehr selten kann es trotzdem vorkommen, dass ein Kind an Mukoviszidose erkrankt ist und in
dieser Friherkennung nicht auffallt.

Entsprechend der gesetzlichen Vorgaben im Gendiagnostikgesetz ist vor der Durchfiihrung der
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose die Aufkldrung durch eine Arztin oder einen Arzt
zwingend erforderlich. Wird die Geburt durch eine Hebamme edereinenEntbindungspfleger
geleitet, kann die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose bei Ihrem Kind bis zum Alter von 4
Lebenswochen bei einer Arztin oder einem Arzt, (beispielsweise bei der U2) nachgeholt
werden. Hierzu ist dann die Entnahme einer weiteren Blutprobe notwendig. Im Gegensatz zur
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose sollte das erweiterte Neugeborenen-Screening
idealerweise innerhalb der ersten 72 Stunden erfolgen, da dort anders als beim
Mukoviszidose-Screening eine sofortige Therapieeinleitung fiir die Mehrzahl der getesteten
Erkrankungen entscheidend ist. Wenn Sie weitere Fragen zur Durchfihrung des

Neugeborenenscreenings haben, kdnnen Sie sich an lhre Arztin oder Ihren Arzt wenden oder

im Labor anrufen. Die Kontaktdaten des Labors finden Sie im Untersuchungsheft ihres Kindes.

Die Blutprobe lhres Kindes wird nach der Untersuchung vernichtet.

5. Wie werden Sie Uiber das Reihenuntersuchungsergebnis informiert und was folgt danach?

Das Labor teilt dem-Einsender{Arztin/Arzt} Ihnen derBlutprebe innerhalb von 14 Tagen mit,

ob der Befund kontrollbediirftig oder normal ist. Uber ein normales Ergebnis werden Sie nur
auf lhre ausdriickliche Nachfrage informiert. Bei einem kontrollbedirftigen Ergebnis wird
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Ilhnen von einer Arztin oder einem Arzt mitgeteilt, in welcher spezialisierten Einrichtung Sie
mit lhrem Kind eine Abkldrungsuntersuchung durchfihren lassen kdnnen. Diese st
notwendig, um den Screeningbefund zu Uberprifen und eventuell TherapiemalRnahmen
einzuleiten.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

Keine Anderung Sie_werden von einer Arztin_oder einem
Arzt der  spezialisierten  Einrichtung
kontaktiert, um Sie Uber die mogliche
Erkrankung genauer zu informieren sowie
um einen Termin zu vereinbaren.

Uber die Art der Untersuchung und die Therapiemoglichkeiten werden Sie in dieser
Einrichtung umfassend aufgeklart.

Mukeviszidese-Zentrum—verweisen- Ein kontrollbediirftiges Ergebnis bedeutet noch nicht,
dass Ihr Kind Mukoviszidose hat. Nur eins von fiinf Kindern mit einem kontrollbedirftigen

Ergebnis hat tatsachlich Mukoviszidose. Jedoch ist die Wahrscheinlichkeit flr eine sogenannte
Anlagetragerschaft erhoht. Die Anlagetrager sind gesund, kdnnen jedoch diese Anlage an ihre
Nachkommen weitergeben. In jedem Fall wird Ihnen eine genetische Beratung angeboten,
damit Sie sich ausfuhrlich Gber die Bedeutung dieses Ergebnisses informieren kénnen.

In der spezialisierten Einrichtung fir Mukoviszidose m-Mukeviszidese-Zentrum wird zunachst
eine Bestatigungsuntersuchung, in der Regel ein Schweilltest durchgefiihrt und alles Weitere

mit lhnen besprochen. Dieser Schweiltest ist ungefahrlich und schmerzfrei und belastet Ihr
Kind nicht. Das Ergebnis wird lhnen unmittelbar spatestens am Folgetag nach der
Untersuchung mitgeteilt. Moglicherweise sind weitere Untersuchungen erforderlich.

6. Sie entscheiden fir lhr Kind!

Die Teilnahme an der Mukoviszidose-Reihenuntersuchung ist freiwillig. Die Kosten der
Untersuchung werden von den gesetzlichen Krankenkassen tibernommen.

Die Ergebnisse der Untersuchung unterliegen der arztlichen Schweigepflicht und diirfen nicht
ohne lhre Einwilligung an Dritte weitergegeben werden. Das durchfiihrende Labor (ibermittelt
die Ergebnisse direkt der verantwortlichen Person, die beauftragt ist, Sie bei einem positiven
Befund zu kontaktieren. Sie haben das Recht lhre Einwilligung zur Mukoviszidose-
Reihenuntersuchung jederzeit zu widerrufen.

Eine Entscheidung flr oder gegen eine Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose sollte auf der
Basis fundierter Informationen getroffen werden. Sie haben immer die Moglichkeit, lhre
Fragen mit Arztinnen oder Arzten zu besprechen.

Ihre Einwilligung umfasst aurdie Burehfihrung dieer Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
sowie die Weitergabe Verarbeitung der hierfir erforderlichen personenbezogenen Daten.

Wir sind mit der Durchfihrung der Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose,—und der
Ubermittlung Verarbeitung der hierfiir erforderlichen vorgesehenen Angaben und im Falle
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eines auffalligen Befundes mit der Befundiibermittlung durch die Laborarztin/ den Laborarzt
einverstanden.

Wir nehmen zur Kenntnis, dass wir im Zuge einer Mitteilung eines auffalligen Befundes am
Telefon von der Laborédrztin/von dem Laborarzt Uber das weitere mdgliche Vorgehen
informiert werden. In diesem Gesprach werden wir um Einwilligung in die

1. Befundweitergabe an eine eventuell im Krankenhaus behandelnde Arztin oder
behandelnden Arzt,

2. Befundweitergabe an eine von uns dann auszuwahlende spezialisierte Einrichtung und

3.in die Kontaktaufnahme derselben mit uns sowie die Kontaktaufnahme der Laborérztin/des
Laborarztes zwecks Erinnerung

gebeten.
Datum, Unterschrift mindestens eines/einer Personensorgeberechtigten-Elternteils

Datum, Unterschrift aufklarende Person

Diese genetische Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose wird von der Gendiagnostik-
Kommission beim Robert Koch-Institut befiirwortet.

35




Von: Klemann, Christian

An: kinder-rili

Cc: st-gba@awmf.org

Betreff: AW: Stellungnahmerechte einschldgige FG AWMF § 92 Abs. 7d S. 1 HS 1 SGB V | Kinder-RL | Priifung rev.
GEKO-RL

Datum: Samstag, 4. November 2023 14:03:01

Sehr geehrte Damen und Herren,

mit den Anderungen kénnen wir unseres Erachtens sehr zufrieden sein, denn haben ja in den
letzten zwei Jahren in dieser Richtung mitgearbeitet.

Wir wirden seitens der APl gerne die Gelegenheit nutzen, um die Informationen zum SCID wie
folgt nachscharfen (Seite 22 und 23):

Schwere kombinierte Immundefekte (SCID)

Viélliges Fehlen einer adaptiven Immunabwehr mit bereits im Sduglingsalter hoher
Infektionsanfdlligkeit gepaart mit schweren Infektionskomplikationen. Unbehandelt Versterben
der meisten betroffenen Kinder innerhalb von 1 bis 2 Jahren. Hdufigkeit ca. 1/54000
Neugeborene. Strenge hygienische Vorsichtsmafsnahmen und medikamentése Prophylaxen
erforderlich. Stillverzicht bei CM\V-positiver Mutter erforderlich. Keine Lebendimpfungen oder
Transfusion unbehandelter Blutprodukte. Kurative Therapie mit blutbildender Zelltransplantation
vom Fremdspender oder ggf. mit Thymustransplantation vom Fremdspender.

Mit freundlichen GriiRen
Christian Klemann (APl Geschaftsfiihrung)

www.kinderimmunologie.de

Universitatsklinikum Leipzig

Prof. Dr. Christian Klemann

Leiter padiatrische Immunologie, Kinderrheumatologie & -infektiologie
Klinik und Poliklinik fur Kinder- und Jugendmedizin

Liebigstr. 20a, Haus 6, 04103 Leipzig

Telefon: 0341 97 26262

E-Mail: christian.klemann@medizin.uni-leipzig.de
Sekretariat:

Telefon: 0341/97 26360 Fax: 0341/97 28194
Kinderrheumatologie@uniklinik-leipzig.de

Web: www.uniklinikum-leipzig.de // Instagram: @uniklinikum_leipzig // Twitter: @QUKL _Leipzig

Die gesetzlichen Pflichtangaben finden Sie hier.

Hinweis im Sinne des Geschaftsgeheimnisgesetzes: Diese E-Mail enthélt vertrauliche und/oder rechtlich geschiitzte Informationen. Sollten Sie nicht der richtige
Empféanger sein oder Sie haben diese E-Mail irrtimlich erhalten, informieren Sie uns bitte sofort und vernichten diese E-Mail. Das unerlaubte Kopieren sowie die
unbefugte Weitergabe dieser E-Mail und der darin enthaltenen Informationen ist nicht gestattet. Ein Haftungsausschluss ist hiermit nicht verbunden.
Datenschutzinformation nach Art. 13 und 14 der DSGVO




deutsche gesellschaft fur humangenetik e.v.

gfh Geschiftsstelle Liitzenstrae 11 10711 Berlin

Gemeinsamer Bundesausschuss | Geschéftsstelle

Gutenbergstralle 13
10587 Berlin

Per E-Mail:

kinder-rili@g-ba.de

st-gba@awmf.org

22. November 2023

Stellungnahme der GfH zur Anderung der Richtlinie Uber die
Friherkennung von Krankheiten bei Kindern (Kinder-Richtlinie):

Priafung der Kinder-Richtlinie aufgrund aktualisierter Anforderungen an
die Durchfihrung genetischer Reihenuntersuchungen gemaf § 23
Absatz 2 Nummer 6 Gendiagnostikgesetz: Erweitertes Neugeborenen-
Screening und Mukoviszidose-Screening

Sehr geehrte Damen und Herren,

in Namen der Deutschen Gesellschaft fir Humangenetik (GfH) moéchten wir
Ihnen zunachst fur die Méglichkeit danken, zur Anderung der Richtlinie tiber
die Friherkennung von Krankheiten bei Kindern (Kinder-Richtlinie)
Stellung nehmen zu kénnen.

Wir haben die Unterlagen zum Beschlussentwurf gelesen und fassen unsere
Rickmeldungen wie folgt zusammen:

1. Es wird ein Unterschied zwischen Mukoviszidose und allen anderen hier
untersuchten Erkrankungen gemacht; es sollte darauf hingewiesen werden,
dass die Ausfuhrungen bzgl. arztlicher Veranlassung, Aufklarung, Bedenkzeit,
korrekter Befundlauf auch fiir die anderen Erkrankungen gelten.

2. Die Bewertung pathogener Varianten sollte auf der Basis der zum Zeitpunkt
der Untersuchung gultigen ACMG-Kriterien gelten, dies betrifft z.B. 833 (1).
Bei der SMA sollte geprift werden, ob eine Prazisierung dahingehend
erfolgen sollte, dass derzeit nur die Exon 7/(8)-Deletion erfasst wird (s. auch
Stellungnahme der GEKO vom 29.01.2021).

Generell schlagen wir vor, folgende Aspekte zu prifen: ohne erweiterte
Analyse besteht die Gefahr, Therapieoptionen zu verpassen. Mdglicherweise
ist hier eine Tabelle hilfreich:

- Metabolik pathologisch zwei Varianten: CF

- Metabolik pathologisch eine Variante: V.a. CF, erweiterte diagnostische
molekulargenetische Analyse

- Metabolik pathologisch keine Variante: Empfehlungen misste man von der
Sensitivitat abhangig machen

german society of human genetics
www.gfhev.de

Vorstand im Sinne des §26 BGB

Prasidentin
Prof. Dr. med. Evelin Schrock, Dresden

Vizeprasidenten
Prof. Dr. Christian Hubner, Jena
Prof. Dr. med. Markus Néthen, Bonn

gfh-Geschéftsstelle

Anja Rossler
LitzenstraBe 11

10711 Berlin

Tel. 0049 (0)30-77008663
organisation@gfhev.de

Vereinsregister Berlin
VR 40253

Finanzamt Miinchen f. Kérperschaften
Steuernummer 143/212/60471

UID DE 245 88 70 21
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Angaben zur Sensitivitat der metabolischen Parameter fehlen sowie der
Hinweis, dass bei unauffalligem Ergebnis eine CF nicht mit letzter Sicherheit
ausgeschlossen ist

3. Bei der Mukoviszidose wird nicht darauf hingewiesen, dass die Sensitivitat
der molekulargenetischen Analyse, die bei nicht extrem erhdhten
metabolischen Parametern gefordert wird, vom ethnischen Hintergrund der
Eltern abhangt.

4. Die Richtlinie spricht immer von Mutationen und nicht von pathogenen
Varianten. Es sollte gepruft werden, ob prazise Angaben zu den durch die
Tests erfassten Varianten sowie zur Methodik gemacht werden sollten.

5. §33 (3) ,(3) Das Screening auf Mukoviszidose gilt als positiv, wenn einer
der nachfolgenden Befunde vorliegt: IRT = 99,9. Perzentile oder mindestens
eine Mutation des Cystic Fibrosis Transmembrane Regulator-Gens (CFTR-
Gens). In allen anderen Konstellationen gilt das Screening als negativ“. Es
sollte gepruft werden, ob hier eine Erganzung in Form einer Erwédhnung der
Komplettsequenzierung des CFTR-Gens erfolgen sollte. Auch der Einfluss der
ethnischen Herkunft einer Familie kann Auswirkungen auf die Detektionsrate
fur pathogene Varianten haben.

Gerne beteiligen wir uns als Fachgesellschaft bei der Finalisierung der
Richtlinie. Fir Rickfragen und Gesprache stehen wir jederzeit gerne zur
Verfugung.

Mit freundlichen GriRen
Im Namen des GfH-Vorstands

C(A‘Y\AIM\ 1“\/\_/\«(/(/\[‘ %‘ﬁ—\
Prof. Dr. med. Christian Hiibner rof. Dr. med. Markus No6then
Vizeprasident der GfH Vizeprasident der GfH
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Arbeitsgemeinschaft der
Deutschen Zahnarzte-
kammern e.V. (BZAK)

ChausseestraBe 13

10115 Berlin
Bundeszahndrztekammer | Postfach 04 01 80 | 10061 Berlin
Telefon: +49 30 40005-0
. Fax: +49 30 40005-200
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Ihr Schreiben vom ‘ ‘ Durchwahl ‘ Datum

27. Oktober 2023 ‘ ‘ -142 ‘ 22. November 2023

Stellungnahmerecht der Bundeszahnarztekammer gemas § 91 Abs. 5 SGB V zu Richtlinien des
Gemeinsamen Bundesausschusses:

Prifung der Kinder-Richtlinie aufgrund aktualisierter Anforderungen an die Durchfiihrung

genetischer Reihenuntersuchungen gemas § 23 Absatz 2 Nummer é Gendiagnostikgesetz:
Erweitertes Neugeborenen-Screening und Mukoviszidose-Screening

_’

vielen Dank fUr die durch den Unterausschuss Methodenbewertung Ubersendeten
Unterlagen zu der vom Gemeinsamen Bundesausschuss geplanten Profung der Kinder-
Richtlinie auf erweitertes Neugeborenen-Screening und Mukoviszidose-Screening.

Da die zahndarztliche Berufsausibung von den geplanten Aktualisierungen nicht betroffen ist,
gibt die Bundeszahndérztekammer hierzu keine Stellungnahme ab.

Mit freundlichen GriBen

i. A.

Dipl.-Math. Inna Dabisch, MPH

Referentin Abt. Versorgung und Qualit&t
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Stellungnahme der DGNS zum Beschlussentwurf des G-BA uiber eine Anderung der
Kinder-Richtlinie: Prifung der Kinder-Richtlinie aufgrund aktualisierter Anforderungen
an die Durchfuhrung genetischer Reihenuntersuchungen gemali § 23 Absatz 2
Nummer 6 Gendiagnostikgesetz: Erweitertes Neugeborenen-Screening und

Mukoviszidose-Screening

1. Allgemeines

Die DGNS begriit die fiir das Neugeborenen-Screening durch den GBA in die Richtlinie
aufgenommenen Aspekte zur Regelung der Befundmitteilung, Sicherstellung der
Konfirmationsdiagnostik, Qualitdtssicherung und Evaluation. Anderungsvorschliage der DNGS sind
blau eingefiigt. Zu allen nicht kommentierten Anderungen im Beschlussentwurf Aspekten stimmt die

DGNS zu bzw. verzichtet die DGNS auf eine Stellungnahme.

2. Grundlegende Bemerkungen

Die DGNS begriilt, dass ein auffalliger Screeningbefund den Eltern zukiinftig von einer qualifizierten
Person des Labors mitgeteilt werden soll. Ebenso ist der Begriff ,,auffallige Befund” in den tragenden
Griinden nun erstmals eindeutig geklart. Wir méchten in diesem Zusammenhang auf folgende
Punkte hinweisen, die nicht in der Richtlinie geklart sind:

e Die Definition und der Umgang mit kontrollbedirftigen Ergebnissen fehlt (z.B.
Praanalytikfehler, Abnahmen< 36.Lebensstunde oder < 32.Schwangerschaftswoche). Wir
empfehlen, fiir kontrollbediirftige Befunde die Méglichkeit der direkten Kontaktaufnahme
mit dem Einsender aufzunehmen, da die betroffenen Kinder haufig noch stationar sind.

e Eine Information der Eltern bei einem hochgradigen Krankheitsverdacht direkt durch eine
arztliche Person des spezialisierten Zentrums wird von der DGNS nach wie vor als optimaler
Weg angesehen. Dafiir wurden deutschlandweit spezialisierte Zentren u.a. fur Spinale
Muskelatrophie (SMA), SCID, Mukoviszidose, Stoffwechselerkrankungen definiert, die die
Aufgabe einer kompetenten Information der Eltern ibernehmen kénnen. Handelt es sich
dabei um einen Notfall, spielt die Zeit eine wichtige Rolle (SMA, SCID, metabolische
Dekompensationen). Es ist daher von zentraler Bedeutung, das nachstgelegene Zentrum
aufzusuchen, um eine rasche therapieweisende Konfirmationsdiagnostik durchzufiihren. Eine
freie Arztwahl kann in diesem Fall ebenso nicht wie bei anderen Notféllen (z.B. Unfall) im
Vordergrund stehen. Falls es der Zustand des Neugeborenen dann erlaubt und die Eltern an
anderem Ort betreut werden wollen, ist dies moglich und die freie Arztwahl ist so gesichert.
Aus den bisherigen Erfahrungen der Labore ist eine primare Auswahl des nachstgelegenen

Zentrums moglich und wird akzeptiert.
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e Esist nicht mehr vorgesehen, dass der Einsender den Screeningbefund fiir die Patientenakte
erhélt. Der Einsender hat jedoch laut GenDG § 11 Abs. 2 Anspruch auf den Befund. Auch
unauffallige Screeningbefunde kdnnen fir die Festlegungen von Therapien richtungsweisend
sein. AulRerdem ist der Einsender verpflichtet, in der Patientenakte samtliche aus fachlicher
Sicht flr die derzeitige und kiinftige Behandlung wesentlichen MaBnahmen und deren
Ergebnisse aufzuzeichnen, insbesondere auch Befunde. Die Befundmitteilung schliefSt den
Screeningprozess fiir den Einsender ab und ermdoglicht eine Kontrolle des Gesamtprozesses.

e  Wir empfehlen bei einem auffalligen Befund zundchst mit dem Einsender telefonisch Kontakt
aufzunehmen, um abzukladren, ob das Kind noch stationar in der Klinik ist. In diesem Fall
sollte die Befundmitteilung direkt an die behandelnde &rztliche Person erfolgen, um die
Eltern nicht unnotig zu beunruhigen (Befunde werden durch weitere Testkarten oft
unauffallig).

e Die Definition der Begriffe ,,Befundiibermittlung”, , Befundmitteilung” und
,Befundweitergabe” und ,Ergebnismitteilung” ist fir ein besseres Verstandnis
wiinschenswert.

e Die DGNS halt es fur sinnvoll, in der Kinder-Richtlinie , Laborarztin/Laborarzt” durch
,Laborarzt/Laborarztin oder durch ihn/sie benannte qualifizierte Person” — wie in den
Tragenden Grinden verwendet — zu ersetzen. Da hier weniger die Qualifikation als
Laborarztin oder Laborarzt, sondern vielmehr eine ausreichende Schulung im Hinblick auf die
Zielkrankheiten und eine der Situation angemessene Kommunikation mit den Eltern
erforderlich ist, ware eine andere Person mit entsprechender Qualifikation mit
entsprechender Schulung fiir die Befundmitteilung ebenfalls geeignet.

e Zur leichteren Lesbarkeit der Kinder-Richtlinie empfiehlt die DGNS die Begriffe ,Krankheit”,
,Erkrankung” und ,,Storung” zu vereinheitlichen und immer von ,Krankheit” zu sprechen.
Dies ist besonders in der Elterninformation wichtig.

e Die DGNS halt eine gemeinsame Einverstandniserklarung fiir ENS und CF fir sinnvoll, da
(auch gemal Tragenden Griinden) 98% zusammen angefordert werden. Durch neue
Therapieoptionen fiir die Mukoviszidose sind Vorteile eines sehr frithen Therapiebeginns klar
erkennbar, die durch die aktuelle Vorgehensweise aber zu Verzogerungen fihren.

e Der Algorithmus fiir das Mukoviszidosescreening sollte zur Senkung falsch positiver
Ergebnisse dringend angepasst werden. Eine Zuarbeit der DGNS an den GBA ist bereits

erfolgt.

3. Kommentierung des Beschlussentwurfes des GBA vom 27.10.2023
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zu § 16 Aufklarung und Einwilligung

Abs. 3

Anderungsvorschlag:

,Nach der Aufklarung ist eine angemessene Bedenkzeit bis zur Entscheidung (iber die Einwilligung
einzurdumen. Die Eltern konnen auf die Bedenkzeit verzichten, so dass unmittelbar nach der
Aufklarung die Einwilligung eingeholt und Blut abgenommen werden kann. Die Einwilligung umfasst
die Durchfiihrung der genetischen Untersuchung auf die unter § 17 genannten Zielkrankheiten den
Umfang-dergenetischenUntersuchung, den Umfang der weiterzugebenden und zu verarbeitenden
personenbezogenen Daten sowie die Befundmitteilung Befundibermittiung von-dertabeordrztinoder
vom-taberarzt an die Eltern gemaR § 22 Absatz 1 im Falle eines auffalligen Befundes durch eine
qualifizierte Person des Labors. Die Einwilligung hat gegentiber der Person zu erfolgen, die die
Aufklarung nach Absatz 1 durchgefiihrt hat und ist mit der Unterschrift zumindest eines Elternteiles
zu dokumentieren. Die Eltern erklaren mit ihrer Einwilligung zum Screening, dass personenbezogene
Daten an das Labor ibermittelt werden diirfen und dass die Mitteilung eines auffalligen Befundes
Unterrichtungund-Befundibermitthang-an sie durch eine qualifizierte Person des Labors erfolgt. Als
Nachweis der vorliegenden Einwilligung gegeniiber dem durchfiihrenden Labor gilt auch das
Ankreuzen des entsprechenden Feldes auf der Filterpapierkarte. Die Einwilligung kann jederzeit
schriftlich oder miindlich mit Wirkung fir die Zukunft gegeniber der aufklarenden Person widerrufen

werden.”

Begriindung: Die DGNS sieht es als erforderlich an, dass die Eltern bei der Einwilligung Giber den
gesamten Screeningprozess einschlielRlich der Befundmitteilung informiert werden und diesem
zustimmen.

Das ,,auch” im letzten Satz sollte nicht gestrichen werden, da auch andere Moglichkeiten des
Nachweises der Einwilligungen (z.B. Bestatigung der Klinik, dass nur Testkarten mit Einwilligung

versendet werden) moglich sind.

Abs. 4 Satz 1

Anderungsvorschlag:

,Die Befundweitergabe durch die Laboréarztin oder den Laborarzt oder eine von ihr/ihm benannte
qualifizierte Person an eine von den Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtung inklusive der
Kontaktaufnahme dieser Einrichtung mit den Eltern gemal} § 22a Absatz 1 und 2 sowie an die
behandelnde Arztin oder den behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 22 Absatz 2 und das

Erinnerungsmanagement gemal § 22 b sowie die dazu erforderliche Verarbeitung von
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personenbezogenen Daten diirfen nur mit ausdriicklicher Einwilligung whd-rach-verheriger
Information-der Eltern-und-nach-Mitteilung einesauffillicen Befundes-erfolgen.”

Begriindung:
Es ware nach Ansicht der DGNS wiinschenswert, dass die Einwilligung vor dem Screening die
Weitergabe eines positiven Screeningefundes an die von den Eltern ausgewahlte spezialisierte

Einrichtung oder eine behandelnde arztliche Person umfasst.

§ 17 Zielerkrankungen und deren Untersuchung

Die DGNS begrift die Einfihrung der Second Tier Methode fiir das AGS Screening zur Senkung falsch
positiver Befunde. Ebenso empfiehlt die DGNS auch die Einflihrung der Second Tier Testung fir

Isovalerianacidamie (IVA) durch den GBA.

Begriindung:

Ein Second tier sowohl bei V.a. AGS aber auch bei der IVA fiihrt zu einer deutlichen Reduzierung der
Anzahl falsch positiver Befunde. Es ist bekannt, dass bei der Einnahme bestimmter Antibiotika das
IVA-Screening falsch positive Befunde auftreten. Dieses Antibiotikum wird in der Leitlinie zur
Behandlung von Harnnwegsinfekten in der Schwangerschaft empfohlen, so dass es zu einer
kontinuierlich steigenden Anzahl von falsch positiven Screeningbefunden kommt (2022 etwa 100

falsch positive Befunde auf einen bestatigten Fall IVA).

Anderung:
,Das Screening auf die Zielerkrankung Nummer 15 wird mit den Messmethoden
Tandemmassenspektrometrie, Hochleistungsfliissigkeitschromatographie, Kapillarelektrophorese

oder PCR durchgefiihrt

Begriindung:
Flr das Screening auf Zielkrankheit 15 werden auch PCR-basierte Verfahren eingesetzt. Wir bitten

um Erganzung.

§ 18 Grundsatze des Screening-Verfahrens

Abs. 2
Ergdnzungsvorschlag:

Unter der Bezeichnung ,,auffalliger Befund“ werden in der Kinder-RL folgende Befunde umfasst:
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¢ Verdacht auf das Vorliegen einer Zielerkrankung nach erster Trockenblutkarte sowie

¢ Verdacht auf das Vorliegen einer Zielerkrankung nach zweiter Trockenblutkarte.

¢ Als positiver Screeningbefund wird ein auffalliger Befund bezeichnet, der das abschlieende
Ergebnis des Screenings darstellt.

- Dies kann z.B. der Befund nach zweiter Laboruntersuchung (2. Trockenblutkarte) sein

- oder wenn sich bereits im Rahmen der ersten Laboruntersuchung (nach 1. Trockenblutkarte) ein

hochgradiger Krankheitsverdacht ergibt.

Begriindung:
Die DGNS bedankt sich fiir die Einfiihrung der eindeutigen Definitionen und schlagt vor, die Definition
eines auffilligen und eines positiven Screeningbefundes aus den Tragenden Griinden in die Kinder-

Richtlinie einzufligen, um die Verstandlichkeit des weiteren Vorgehens zu verbessern.

Abs. 3

Anderungsvorschlag:

Abweichend von Absatz 2 Satz 1 erfolgt im Rahmen der ersten Laboruntersuchung fiir die Zielkrankheit
Adrenogenitales Syndrom nach § 17 Absatz 1 Nummer 2 nach einem ersten auffilligen Befund, zur
nochmaligen Uberpriifung dieses Befundes aus der ersten Trockenblutkarte die Laboranalyse gemaR
§ 17 Absatz 2 Satz 2. Wird der erste auffillige Befund durch eine interne Validierungsuntersuchung
bestatigt, ist eine zweite Laboruntersuchung anhand einer zweiten Trockenblutkarte oder eine

Abklarungsdiagnostik durchzufiihren und Absatz 2 findet im Ubrigen Anwendung.

Begriindung:

Bei hochgradigem Krankheitsverdacht auf AGS nach Second tier sollte ohne Zeitverzégerung durch

eine weitere Testkarte die Abklarungsdiagnostik erfolgen.

Abs. 5

Anmerkung:

Die DGNS kann die Position der PatV, dass sicherzustellen ist, dass zwischen der Abnahme der Probe
und der Ubermittlung eines auffilligen Befundes nicht mehr als 72 Stunden liegen sollen, mit dem
Ziel, die Prozesszeiten zu verkiirzen, nachvollziehen. Wir weisen jedoch darauf hin, dass die Statistik
der DGNS zeigt, dass der zeitbestimmende Schritt in diesem Prozess die Ubermittlung der

Trockenblutkarte (Versandweg) ist.
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4. Zu § 19 Verantwortlichkeiten

Abs. 1

Erganzungsvorschlag:

,Der Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat, ist flir die Aufklarung,
Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe und PrebenibermittlungProbenversand an das
Labor verantwortlich. Er hat das Labor mit der Analyse der zugesandten Proben zu beauftragen und

die Ubermittlung des Screeningbefundes durch das Screeninglabor an ihn zu Giberpriifen.”

Begriindung:
Eine zeitnahe Prifung, ob ein Screeningbefund beim Einsender eingegangen ist, gewahrleistet, dass

es auffallt, wenn Trockenblutkarten verlorengegangen sind.

Abs. 3

Anderungsvorschlag:

,Die Probenibermittlung erfolgt an eine/n nach § 23 berechtigte/n Laboréarztin/Laborarzt, die/der
die Verantwortung fiir die Laboruntersuchungen nach § 17 und im-Falle-dervorliegenden
Einwilligungnach-§-16 die Mitteilung des auffdlligen ScreeningbefundesBefundibermittiungen an die
Eltern nach § 22 sowie die Befundweitergabe an eine behandelnde Arztin oder einen behandelnden
Arzt im Krankenhaus nach § 22 Absatz 2-sewie oder an die spezialisierte Einrichtung und

Beauftragung dieser zur Kontaktaufnahme mit den Eltern nach § 22a Absatz 1 und 2 tragt”.

Begriindung:
Die Einwilligung in die Mitteilung eines auffalligen Screeningbefundes durch eine qualifizierte Person
des Labors wird gleichzeitig mit der Einwilligung in das Screening erteilt. Auch die Befundweitergabe

an eine spezialisierte Einrichtung sollte bereits vor dem Screening eingewilligt werden (s. oben zu §16

c).

Abs. 4

Erganzungsvorschlag:

,Die/der die U2 Friiherkennungsuntersuchung beim Neugeborenen durchfiihrende Arztin/Arzt hat
sich bei der Untersuchung zu vergewissern, dass die Entnahme der Blutprobe fiir das erweiterte
Neugeborenen-Screening dokumentiert wurde. Ist das Screening nicht dokumentiert, so hat sie/er

das Screening nach dieser Richtlinie anzubieten. Wurde das Screening vor 36 Lebensstunden
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durchgefuhrt, so hat er/sie zu tUberprufen, ob die Wiederholungsuntersuchung bereits durchgefiihrt

wurde oder diese ggf. vorzunehmen.”

Begriindung:
Die die U2 durchfiihrende arztliche Person soll, zusatzlich zum Erinnerungsmanagement im Labor,
Uberprifen, ob die Wiederholungsuntersuchung bei Blutentnahme < 36 Lebensstunde bereits

durchgefiihrt wurde oder diese ggf. vornehmen.

5. Zu 8§ 20 Zeitpunkt der Probenentnahmen

Abs. 1

Streichungsvorschlag:

rden: Die Blutprobe soll nicht
vor vollendeten 36 und nicht nach 72 Lebensstunden entnommen werden. In diesem Zeitfenster
versaumte Probenentnahmen miissen unverziglich nachgeholt werden.”

Begriindung:

Die Blutentnahme erst mit >48h ist eher schlechter als die Abnahme zwischen 36-48 Lebensstunden,

da der Screeningprozess verzégert wird.

Abs. 5
,Soweit die Eltern nicht ihre Einwilligung verweigern, ist-soll das Labor der ersten Untersuchung auch

fr die weiteren Untersuchungen nach § 17 beauftragt werden.”

Anmerkung:

Eine laborubergreifende Regelung fiir Zweituntersuchungen im Rahmen des
Neugeborenenscreenings kann zuverlassig erst mit Einfihrung einer eineindeutige Screening-ID fir
jedes Neugeborene mit einer Eingabe in einer zentralen Datenbank umgesetzt werden. Sinnvoll ware

auch die Moglichkeit einer pseudonymisierten Kommunikation zwischen den Laboren.

6. Zu 8§ 21 Probenentnahme, Bearbeitung und Dokumentation

Abs. 4

Anmerkung:

Die Kontinuierliche Zunahme der Versandzeiten ist in den DGNS-Reporten gut dokumentiert. Daher
begriiken wir die Bemihung der PatV, hier durch Nennung fester Versandzeiten eine Optimierung

der Versandlogistik zu ermoglichen.
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Die DGNS unterstreicht, dass der Versand der Probe spatestens 24 Stunden nach Blutentnahme
sicherzustellen ist, um die Prozesszeiten im Sinne der Forderung nach §18 Absatz 5 zu verkirzen.

Hierbei ist eine (iberregionale Losung anzustreben.

Abs. 7
Anderungsvorschlag:

,Der Einsender erhélt den Screeningbefund-und fihrt die Befundriicklaufkontrolle durch. Bie

Begriindung:

Der Einsender hat laut GenDG § 11 Abs. 2 Anspruch auf den Befund. Besonders in der Neonatologie
kénnen unauffallige Screeningbefunde fir die Festlegungen von Therapien richtungsweisend sein.
AulRerdem ist der Einsender verpflichtet, in der Patientenakte samtliche aus fachlicher Sicht fiir die
derzeitige und kiinftige Behandlung wesentlichen MaBnahmen und deren Ergebnisse aufzuzeichnen,
insbesondere die Anamnese, Diagnosen, Untersuchungen, Untersuchungsergebnisse, Befunde,
Therapien und ihre Wirkungen, Eingriffe und ihre Wirkungen, Einwilligungen und Aufklarungen.
Wenn der Einsender den Befund erhalt, entfillt die Bestatigung des Eingangs der Blutprobe im Labor.
Bei positiven Befunden sollte die fiir die Befundmitteilung verantwortliche arztliche Person direkt die
einsendende (Kinder-) Klinik anrufen, so dass Eltern weder mit falsch positiven Befunden beunruhigt,

noch Eltern mit bereits verstorbenen Kindern durch Anrufe zusatzlich traumatisiert werden.

7. Zu § 22 Befundibermittlung

Abs. 1 Satz1und 2

Anderungsvorschlag:

»Wenn die Untersuchung aus der Blutprobe des Kindes im Labor einen auffalligen
ScreeningbefundBefund-ergibt, sind die Eltern zur Abwendung unmittelbarer Gefahren fiir die
Gesundheit des Kindes und zur Gewahrleistung einer schnellstmoglichen weiteren Diagnostik
unverziglich durch die/den fur die BefundmitteilungBefundibermittlung verantwortliche Laborarztin
oder verantwortlichen Laborarzt oder vom ihm benannte qualifizierte Person, miindlich sewie

schriftlich; zu unterrichten.
Satz3-Voraussetzung:”

Begriindung:
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Der Laborbefund ist nach Ansicht der DGNS kein geeignetes Dokument fiir die Information von Eltern
Uber ein auffalliges Screeningergebnis. Der Satz 2 kann gestrichen werden, da diese Einwilligung mit

der Einwilligung in das Screening erteilt wurde.

Abs. 1Satz 5

Anderungsvorschlag

Bei der Befundiibermittlung durch die verantwortliche Laborarztin oder verantwortlichen Laborarzt
oder vom ihm benannte qualifizierte Person an die Eltern ist auf die Notwendigkeit einer schnellen,
fachkompetenten Abklarung und Weiterbetreuung ausdriicklich und mit Bezug auf die befundete
Zielkrankheit hinzuweisen. Bei einem hochgradigen Krankheitsverdacht (positiven Screenigbefund)
sind die Eltern Uber die nachsterreichbaren, auf die jeweilige Zielerkrankung spezialisierten
padiatrischen Einrichtungen mit 24-stiindiger Erreichbarkeit sowie deren Kontaktdaten mit

Telefonnummern zu informieren.

Begriindung:

Die beschriebene Vorgehensweise ist nur fiir einen hochgradigen Krankheitsverdacht relevant.

Abs. 2

Anderungsvorschlag:

,Nur flr den Fall, dass das Neugeborene zum Zeitpunkt der Unterrichtung im Krankenhaus behandelt
wird oder die Testkarte von einer neonatologischen Einrichtung eingesandt wurde, wird abweichend
von Absatz 1 zusitzlich-zu-den-Elternauch die oder der das Kind behandelnde Arzt oder Arztin Gber

den auffalligen Befund unterrichtet.”

Begriindung:

Ist der Einsender der Testkarte eine neonatologische Einrichtung, ist die Wahrscheinlichkeit hoch,
dass das betroffene Kind noch stationdr behandelt wird. Um eine unnétige Beunruhigung der Eltern
zu vermeiden, sollte der Befund direkt an die behandelnde arztliche Person mitgeteilt werden.
Zudem sind die auffalligen Screeningbefunde bei stationar behandelten Neugeborenen oft

(Grund)krankheits- oder stressbedingt und werden durch eine weitere Testkarte unauffallig.

Abs. 5
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Begriindung: Das Screeninglabor darf keine telefonischen Auskiinfte zu Befunden gemald GenDG
ohne eindeutige Authentifizierung erteilen. Denkbar ware dafir z.B. eine eineindeutige Screening-ID
in einer zentralen Datenbank. Andernfalls kdnnen die Screeninglabore eine rechtssichere

Datenibermittlung nicht umsetzen.

8. Zu § 22a Befundweitergabe

Anmerkung:

Abs 2:

Die DGNS unterstiitzt die Position der PatV, dass ein Arzt oder eine Arztin der spezialisierten
Einrichtung die Eltern fiir die Vereinbarung eines Termins kontaktieren sollte und fir Riickfragen zur

Verfligung steht.

Abs 4:
Die DGNS unterstiitzt die Position der PatV, den neuen Abs. 4 einzufiigen. Jedoch sollte nur der

Therapiebeginn erfasst werden, da die Therapie nicht mehr Bestandteil des Screeningprozesses ist.

Ergdnzung

Abs 3:

Die speziatisierte Einrichtung, die die Abklarung durchgefiihrt hat, teilt nach Abschluss der
Abklarungsdiagnostik den Befund dem fiir die Screeninguntersuchung(en) zustandigen Labor (en)

zum Zwecke der Qualitatssicherung des Analyseverfahrens des Labors nach § 26 Absatz 3 mit.

Begriindung:
Zur vollstandigen Erfassung missen alle Ergebnisse von Folgeuntersuchungen und

Abklarungsdiagnostik an das Labor geschickt werden.

9. Zu 8§ 22b Erinnerungsmanagement

Neuer Abs. 4

Ergdnzungsvorschlag:

»,Das Erinnerungsmanagement kann mit Einwilligung der Eltern in Kooperation mit einem
Trackingzentrum erfolgen.”

Begriindung:
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Vorhandene etablierte Trackingstrukturen sollten erhalten bleiben und weiter eingebunden werden

kénnen.

10. Zu § 24 Qualifikation der Laborarztin/des Laborarztes

Erganzungsvorschlag:

In § 24 kdnnte die Qualifikation der Person im Hinblick auf die Zielkrankheiten und die
Kommunikation mit den Eltern gefordert werden.

Begriindung

Die Mitteilung eines pathologischen Befundes an die Eltern stellt insofern eine Herausforderung dar,
als einerseits die Dringlichkeit der weiteren Untersuchungen vermittelt und andererseits dabei
unnotige Verunsicherung moglichst vermieden werden soll. Dabei spielen sowohl die Inhalte als auch
die Art der Kommunikation und die emotionale Unterstiitzung der Eltern eine wichtige Rolle. Die
Bedeutung der kompetenten Mitteilung durch eine sowohl lber die Prozesse als auch tber die
Krankheit gut informierten und geschulten Person wird in der Literatur betont. Dies ist unabhangig

davon, ob sich der Krankheitsverdacht bestéatigt oder nicht.

11. Zu § 26 Qualitatssicherung
Abs. 4

Ergdnzungsvorschlag:

Es ist sicherzustellen, dass innerhalb von 24 Stunden nach amFage-des Proben-Eingang die

Laboruntersuchung durchgefiihrt und pathelegisehe auffdllige Befunde unmittelbar Gbermittelt

werden. Die Laborleistung ist zumindest von Montag bis Samstag vorzuhalten.

Begriindung: Je nach Wochentag und Zielerkrankung kann nicht in allen Fallen das Endergebnis

innerhalb von 24h vorliegen.

Abs 6.

Anderungsvorschlag

Screeningbefunde bei angeforderter Abkldrungsdiagnostik
Streichung:

Begriindung:
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Eine Einzelfalldarstellung sollte fiir alle Screeningbefunde erfolgen, bei denen eine

Abklarungsdiagnostik angefordert wurde.

Abs 7:
Anderungsvorschlag

Zum Zwecke der einheitlichen Dokumentation stellt die unabhangige und wissenschaftlich
qualifizierte Institution den Laboren detaillierte Vorlagen fiir die Ubermittlung der Daten zur

Verfligung
§28 (2), §40 (4) entsprechend
Begriindung:

Unter wissenschaftlichen Institutionen werden im Allgemeinen Hochschulen und Fachhochschulen
verstanden. Damit kdme es zu einer deutlichen Einschrankung des Bewerberkreises fir die Erstellung

des Reports.

12. Zur Anlage 3: Elterninformation zum Erweiterten Neugeborenen-Screening

Anmerkungen

Nach Erfahrung der DGNS werden die Information zum Neugeborenenscreening in der jetzigen
Darstellung durch Eltern als sehr komplex und schwer verstandlich wahrgenommen. Es sollte
unbedingt auf die Verwendung einer einfachen Sprache geachtet werden. Die Elterninformation
sollte deshalb auch unter Einbeziehung neuer Informationsmedien wie z.B. Pod- oder Webcast
mehrsprachig verstdndlicher und barrierefrei gestaltet werden). Bei der Erstellung sollten
Interessenvertreter der von der Zielkrankheit Betroffenen einbezogen werden. Der Abschnitt zu den
einzelnen Krankheiten ist nach internationaler Literatur nicht notwendig, da Einzelheiten zu den
Zielkrankheiten fur Eltern erst bei einem positiven Screeningbefund (Krankheitsverdacht) wichtig
sind.

Die DGNS erachtet dabei eine Zusammenlegung der Einwilligungserklarungen zum ENS und
Mukoviszidosescreening als sehr sinnvoll, da auch nach den Tragenden Griinden- 98% der
Screeninguntersuchungen gemeinsam erfolgen und eine Trennung fir die Eltern nicht
nachvollziehbar ist und die Akzeptanz fiir beide Screeninguntersuchungen verringert. Durch neue
Therapieoptionen fiir die Mukoviszidose sind Vorteile eines sehr frithen Therapiebeginns klar

erkennbar, die durch die aktuelle Vorgehensweise aber zu Verzogerungen fihren.
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In der Aufklarung werden die Begriffe , Krankheit®, ,, Erkrankung” und , Stérung” verwendet, eine
Vereinheitlichung wire hier wiinschenswert. Untenstehend sind Anderungsvorschlige fiir die
Elterneinwilligung aufgezahlt. Eine finale Priifung empfehlen wir nach Anpassung der
Elterninformation an die weiteren Anderungen in der Kinderrichtlinie nach dem

Stellungnahmeprozess.

Ablaufschema

Anderungsvorschlag:

,Der Befund der Untersuchung ist unauffallig, Hrrkindleidetankeinerderuntersuchtenkrankheiten.
Die Untersuchungen haben keine Hinweise auf eine der Zielkrankheiten ergeben”

Begriindung:

Keine der Untersuchungen hat eine Sensitivitdt von 100%.

»Warum werden Friiherkennungsuntersuchungen durchgefiihrt?“

Anderungsvorschlag:

Begriindung:
Der Zeitpunkt der Einfiihrung des Neugeborenen-Screenings war in der DDR und der Bundesrepublik
Deutschland — hier auch je nach Bundesland — unterschiedlich. Ist dieses historische Detail fiir die

Aufklarung relevant? Wir bitten um Priifung, ob der Satz gestrichen werden kann.

Wann und wie wird untersucht?
Wenn Sie weitere Fragen zur Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings haben, kdnnen Sie sich an

Ihre Arztin oder lhren Arzt wenden

s ndes.

Begriindung: Die Aufklarung und Durchfihrung der Blutentnahme liegt in der Verantwortung des fir

die Geburt zustandiger/n Arztin/Arztes.

»Wer erfahrt das Testergebnis?“
Anderungsvorschlag:
Der Satz ,,In jedem Falle erhalt der Einsender der Blutprobe innerhalb weniger Tage einen

schriftlichen Befund vom Screeninglabor” sollte bleiben.

Begriindung:
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Siehe §21 Absatz 7 Begriindung

»Was miissen Sie tun, wenn der Screeningbefund auffillig ist?“

Anmerkung:

Die DGNS unterstiitzt die Position der PatV, dass die Eltern von einer Arztin oder einem Arzt der
spezialisierten Einrichtung kontaktiert werden, der sie tGber die mogliche Krankheit genauer

informiert sowie einen Termin zur Vorstellung des Kindes vereinbart.

Anderungsvorschlag:

,lhr Einverstandnis umfasst das erweiterte Neugeborenen-Screening auf die oben genannten
Zielerkrankungen sowie die Verarbeitung der personenbezogenen Angaben zur Durchfiihrung des
erweiterten Neugeborenen-Screenings, die Befundmitteilung und -weitergabe im Falle eines

auffalligen Befundes.

Begriindung:

Die schriftliche Einwilligung der Eltern sollte den vollstandigen Screeningprozess, auch das Vorgehen
bei einem auffalligen Befund, umfassen. Ziel des Screenings ist es auch auffallige Befund festzustellen
und weiter abzuklaren

Eine Einwilligung fiir die Befundweitergabe an ein spezialisiertes Zentrum und behandelnde Arzte
sollte schon beim Erstgesprach im Rahmen der Aufklarung zur Screeninguntersuchung erlautert und

eingeholt werden.

13. Einzelbemerkungen zum Screening auf Mukoviszidose

Die bisherigen Kommentare und Anderungsvorschldge zu den §§16 bis 28 sowie zur Anlage 3

(Elterninformation) gelten entsprechend fiir das Screening auf Mukoviszidose auch.

14. Zu §33 Untersuchungsmethoden

Der Screeningalgorithmus sollte dringend gedndert werden, um die sehr hohe Anzahl der falsch
positiven Befunde zu reduzieren und damit die Zahl der notwendigen Abklarungsdiagnostik zu

verringern und weniger Eltern unnétig zu beunruhigen.

15. Zu § 36 Probenentnahme und Probenbearbeitung

a) Abs. 2

Anderungsvorschlag:
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»Wurde die Geburt durch eine Hebamme verantwortlich geleitet und ausnahmsweise das erweiterte
Neugeborenen-Screening ohne arztliche Aufklarung durchgefiihrt, muss£ar so kann das
Mukoviszidose-Screening nach arztlicher Aufklarung aus der Trockenblutkarte des ENS nachgeholt
werden-eine-zweite Blutprobeabgenommen-werden.”

Begriindung:

Fiir das Screening auf Mukoviszidose ist keine zweite Blutentnahme notwendig, wenn die

Erstscreeningkarte im Labor verfligbar ist.

16. 840 Qualitatssicherung

Einige der geforderten Parameter kdnnen nicht erhoben werden und sollten daher gestrichen
werden:
e abgelehnte CF-Screenings werden nicht dokumentiert
e Anzahl Proben unzureichender Probenqualitat wird nicht speziell fir CF abgefragt
e aufgrund positiver Konfirmation mitgeteilte DNA-Befunde kann nicht angegeben werden
e, Produkt IRTXPAP auffallig” kann momentan nur von einigen Laboren angegeben werden,

Angabe erst moglich, wenn Algorithmus angepasst ist

17. Zu § 42 Evaluation

Anderungsvorschlag:
Spatestens-dreidahre-nach-trkraftireten-derRichthinie-sel-Der zustdandige Unterausschuss des G-BA
soll den Erfolg des Screenings auf Mukoviszidose priifen und erforderliche Anderungen der

Bestimmungen empfehlen. In die Evaluation werden die Daten nach § 40 einbezogen.

Begriindung:

Eine (auch wiederholte) Evaluation eines Screeningprozesses ist unbedingt notwendig. Der derzeitige
Screening-Algorithmus flir Mukoviszidose erzeugt unnoétig viele positive Befunde, die sich in der
Konfirmationsdiagnostik nicht bestétigen lassen. Eine Uberpriifung der wissenschaftlichen Evidenz
des gewahlten Screeningverfahrens ist unverzichtbar. Daher sollte auch in Zukunft bei sich aus dem
Screeningreport ergebenden weiteren Fragestellung eine Evaluation durch eine unabhangige Stelle

erfolgen, wie sie fir das ENS in §28 (2) vorgesehen ist

23.11.2023 Prof. Dr. rer. nat. Uta Ceglarek
Prasidentin der DGNS e.V.
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genetischer Reihenuntersuchungen gemaf$ § 23 Absatz 2 Nummer 6 Gendiagnostik-
gesetz: Erweitertes Neugeborenen-Screening und Mukoviszidose-Screening

Ihr Schreiben vom 27.10.2023

vielen Dank fiir Ihr Schreiben vom 27.10.2023, in welchem der Bundesarztekammer
Gelegenheit zur Stellungnahme gem. § 91 Abs. 5 SGB V zur Priifung der Kinder-Richtlinie
aufgrund aktualisierter Anforderungen an die Durchfiihrung genetischer Reihen-
untersuchungen gemafd § 23 Abs. 2 Nr. 6 Gendiagnostikgesetz gegeben wird (erweitertes
Neugeborenen-Screening und Mukoviszidose-Screening).

Die Bundesdrztekammer wird in dieser Angelegenheit von ihrem Stellungnahmerecht
keinen Gebrauch machen.

Mit freundlichen Griifden
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Dr. rer. nat. Ulrich Zorn, MPH
Leiter Dezernat 3
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sehr geehrte Damen und Herren,

vielen Dank fiir die Ubersendung der Unterlagen zum Beschlussentwurf des G-BAs zur Neufassung
der Kinder-Richtlinie (RL) zum NGS (Stand 27.10.2023) verbunden mit der Moglichkeit zur
Stellungnahme.

Die Screeningkommission begrif3t es ausdrtcklich, dass Regelungen zum Tracking, zu Second-Tier-
Verfahren und die Rickmeldung der Konfirmationsdiagnostik an das Screeninglabor in die Richtlinie

aufgenommen und zu Befundmitteilung sowie Qualitatssicherung tberarbeitet wurden.
Im Folgenden finden Sie unsere Kommentare und Anmerkungen zum o.g. Beschlussentwurf:
§ 16 Aufklarung und Einwilligung

(3): Die Einwilligung der Eltern wird erweitert um die Befundmitteilung durch eine Laborérztin oder einen
Laborarzt. Die Befundmitteilung sollte durch eine im Hinblick auf die Zielkrankheiten und in
Kommunikation geschulte arztliche Person des Labors erfolgen; das muss nicht zwingend der Laborarzt
sein. Wir schlagen vor, hier und im Folgenden die Formulierung ,ein Arzt des Labors® aus den Tragenden

Grinden zu tbernehmen.

(4) Die Eltern sollten bereits bei der Aufklarung zum Screening Uber die Mdglichkeit informiert werden,
dass im Falle eines positiven Screeningbefundes die Daten an eine Arztin/ einen Arzt aus dem
spezialisierten Zentrum weitergegeben werden dirfen und diese Person sie kontaktieren darf. Die

Einwilligung in die Befundweitergabe kénnte dann direkt eingeholt werden.

Einzelvertretungsberechtigt i. S. d. § 26 BGB: Eingetragen unter VR 26463 B Bank fiir Sozialwirtschaft
Prof. Dr. J6rg Dotsch, Prasident Sitz des Vereins: Berlin IBAN: DE30 3702 0500 0001 5707 01
Prof. Dr. Christian von Schnakenburg, Schatzmeister USt.-IdNr. 27/663/60401 (fur Spenden/Mitgliedsbeitrag: IBAN: DE57 3702 0500 0001 5707 00)

BIC: BFSWDE33XXX



§ 17 Zielkrankheiten und deren Untersuchung: Um den Fortschritt in der Diagnostik im Rahmen des
Neugeborenenscreenings zu fordern, pladieren wir fir mehr Offenheit in der Wahl der
anzuwendenden Methoden. Es sollen Vorgaben fir die Validierung und Qualitatssicherung der
verwendeten Methoden gemacht werden, aber keine definitive Festlegung der Methode als solche.

818 Grundsatze des Screeningverfahrens (5): Die Anforderung, dass zwischen Abnahme und
Ubermittlung eines auffalligen Befundes nicht mehr als 72 Stunden liegen sollen, ist grundséatzlich zu
beflirworten, um Zielkrankheiten mit friher Krankheitsmanifestation/ geféahrlichen Entgleisungen
friihzeitig zu erkennen und zu behandeln. Nach Daten der Bundesnetzagentur erreichen 2022 nur
noch 80% der Briefsendungen innerhalb von einem Tag den Empfénger, das spiegelt sich in
steigenden Versandzeiten fir Screeningkarten im DGNS-Report wider und ist relevant fur die
zeitlichen Ablaufe im Neugeborenenscreening. Daher unterstiitzen wir die Formulierung der PatV, hier

klare Zeitvorgaben zu formulieren und damit optimierte Versandlogistik zu ermdglichen.

819 Verantwortlichkeiten, 822 Befundibermittilung (822a Befundweitergabe, 822b
Erinnerungsmanagement): Die o. g. Paragrafen enthalten die relevantesten Anderungen zur
bisherigen Kinder-RL und definieren eine grundsatzliche Anderung der Zustandigkeiten im
Informationsfluss. Das Konzept der Durchfiihrungsverantwortung des Einsenders wird dahingehend
verandert, dass zukiinftig die Verantwortung und damit auch zusatzliche Aufgaben auf Seiten des
Laborarztes liegen sollen. Ziel ist v. a., einen Verlust an Informationen und wertvoller Zeit zu verhindern.
Grundséatzlich missen verschiedene Szenarien der Dringlichkeit einer medizinischen Intervention bei
Screeningbefunden unterschieden und dann auch in der Richtlinie klar dargestellt werden, die sich an

der Definition in den ,,Tragenden Griinden* (Abschnitt 2.2.1) zu den Befunden orientiert:

1. Auffalliger Befund: hochgradiger Verdacht auf eine Zielerkrankung aus der ersten oder zweiten
Trockenblutkarte, sofortige Abklarungsdiagnostik erforderlich.

2. Daneben, und sehr viel haufiger (um den Faktor 8), sind kontrollbedirftige Befunde wegen des
Verdachts auf das Vorliegen einer Zielkrankheit, einer Blutentnahme vor 36 Lebensstunden oder 32
Schwangerschaftswochen, schlechter Probenqualitat oder zu wenig Material. Auch nach bestimmten
Medikamentengaben oder Transfusionen sind Kontrollen erforderlich. Hier ist die Dringlichkeit weniger
akut.

3. Drittens gibt es die unauffalligen Befunde.

Die Ausfihrungen zum geanderten Vorgehen bei auffalligen Befunden im aktuellen Entwurf sind
ausfuhrlich, die Regelungen zu den kontrollbedirftigen und unauffélligen Befunden erscheinen noch

unklar.

Wir schlagen vor, bei kontrollbedurftigen Befunden und Normalbefunden den Befund weiterhin an den
Einsender als den Auftraggeber der Untersuchung zu versenden. So kann der Einsender kontrollieren,
ob die verschickten Proben, auch im Labor eingegangen sind. In diesen Fallen werden den Eltern auch

keine spezialisierten padiatrischen Einrichtungen genannt.



Spezifisch wird benannt, dass zum Erreichen eines auffalligen Befundes an die Eltern innerhalb von 72
Stunden ab Probenabnahme der Versand der Probe ab Probenabnahme innerhalb von 24 Stunden
erfolgen soll. Diese zeitliche Vorgabe muss die Regel sein, kann aber nicht immer sichergestellt werden,
schon bei jedem Wochenende nicht, erst recht nicht bei Feiertagen.

Eine generelle separate Bestatigung des Probeneingangs wie in VI Absatz 7 gefordert, erscheint auf
Grund der engen zeitlichen Vorgaben (72 Stunden ab Probenabnahme, 24 Stunden nach Eingang der
Probe im Labor erfolgt die Mitteilung unauffélliger Befunde per Post, auffalliger wie ausgefiihrt) nicht
zusatzlich hilfreich, sondern generiert zusatzlichen Aufwand und damit zusétzliche Kosten (doppeltes
Porto, da Online-Lésungen noch nicht flachendeckend verfugbar sind). Auch nach GenDG § 11 Abs. 2
hat die verantwortliche arztliche Person Anspruch auf einen Befund (der innerhalb von 24 Stunden nach
Eingang der Probe im Labor verschickt wird), nicht nur auf eine Eingangsbestatigung.

Auf Seiten der Laboratorien bedeutet die Anderung des Vorgehens bei auffalligen Befunden einen
erheblichen zuséatzlichen Aufwand an Personal fur die Befundmitteilung / Elterngesprache: Probleme
mit Erreichbarkeit der Eltern (fehlende Telefonnummern, Namenswechsel) oft bei mangelnder Kenntnis
lokaler Strukturen, Uber die der Einsender verflgt. Fir diesen Aufwand muss ein Kostenausgleich
eingeplant werden (zu den spezifischen Mehrkosten (iber alle Proben siehe auch die Ausfiihrungen zu
Erinnerungsmanagement (§822b) und Qualitatssicherung (826, 5) weiter unten).

Weitere Punkte, die prazisiert werden sollten:

Vorgehen bei Kindern, die sich in stationarer Behandlung befinden: 8-10% der Einsender sind
Kinderkliniken und sollten einen auffalligen Screeningbefund direkt vom Screeninglabor erfahren, da
sich entweder unmittelbare Konsequenzen fir die weitere Behandlung des Kindes ergeben oder die
zweite Testkarte unauffallig wird und die Eltern nicht zusatzlich beunruhigt werden, wenn der auffallige
Befund z.B. durch Stress, parenterale Ernahrung oder Friihgeburt bedingt war. Eine direkte Information
der Eltern ,an den behandelnden Kollegen vorbei* fihrt zu Missverstandnissen und gegebenenfalls
Verunsicherung der Eltern sowie Zeitverzug in der weiteren Diagnostik und Therapie. Die Mdglichkeit

zur Riickfrage der Eltern im Screeninglabor in Absprache mit den behandelnden Arzten besteht ja.

Befundweitergabe (§822a, 2 und 3): Eine offenere Regelung Uber die Terminvereinbarung in einem
spezialisierten padiatrischen Zentrum wird bevorzugt: ,die spezialisierte Einrichtung kontaktiert die Eltern
fur die Vereinbarung eines Termins zur Abklarungsdiagnostik. Ausfiihrliche Arztgesprache und
Beratungen in diesem Kontext sind unrealistisch und fihren auf Seiten der Patienten oft zu schweren
Verunsicherungen, insbesondere, wenn das Kind nicht bekannt ist und in der Regel ja eine milde

Variante oder gar keine Erkrankung vorliegt.

Uber die Abklarungsdiagnostik hinaus sollten nur Angaben zum Behandlungsbeginn verpflichtend an
das Screeninglabor riickgemeldet werden. Das Kind befindet sich dann in einer fiir die Erkrankung
spezialisierten Einrichtung, wohingegen der Laborarzt zu diesem Zeitpunkt keine spezifischen klinischen

Beschreibungen bendtigt.



Erinnerungsmanagement (§22b): Das sog. Tracking ist unbedingt sinnvoll und notwendig und soll vom
Screeninglabor ibernommen werden. Dies umfasst in der vorliegenden Version der Richtlinie nur die
Mahnung von fehlenden Kontrollkarten bei auffalligen Befunden und die nicht erfolgte Vorstellung in
einer spezialisierten Einrichtung. Fehlende Wiederholungsuntersuchungen bei Blutentnahme vor 36
Lebensstunden oder 32 Schwangerschaftswochen, schlechter Probenqualitédt oder zu wenig Material
sollten auch getrackt werden. Um in Regionen, in denen bereits ein gut funktionierendes Trackingsystem
etabliert ist, diese Strukturen weiter nutzen zu kénnen, schlagen wir folgende Erganzung vor: ,Das
Erinnerungsmanagement kann mit Einwilligung der Eltern in Kooperation mit einem Trackingzentrum

erfolgen.”

Auch dies bedeutet in diesem Ablauf fiir die Labore einen erheblichen zuséatzlichen personellen Aufwand,
der finanziert werden muss. Er betrdgt ca. 3 Euro pro Probe Uber alle Proben, wie sich dies aus
Trackingprojekten herleiten lassenlasst.

Qualitatssicherung (826, 5): Ein jahrlicher Bericht iber die Laborleistungen ist sinnvoll und auch die
Festlegung der zu berichtenden Items. Auch hier entstehen Kosten auf Seiten der Laboratorien, die
erstattet werden muissen. Die meisten abgefragten Items sind schon Gegenstand des DGNS Reports.
Die technischen Voraussetzungen sind aber noch nicht umfassend umgesetzt (weiterhin Access
Datenbank, die viel ,Handarbeit" erfordert). Der zeitliche Horizont fur die Erstellung istim Entwurf mit Q1
des Folgejahres sehr knapp bemessen. Nach unseren Erfahrungen wiirde dadurch die Qualitat leiden,
da die allerletzten Abklarungen durchaus in das zweite Quartal reichen kdnnen. Das Ende des zweiten

Quartales wirden wir daher als Berichtszeitraum vorschlagen.

Der Gesamtkostenrahmen fir das geanderte Vorgehen bei auffalligen Befunden, das
Erinnerungsmanagement (822b) sowie die Qualitatssicherung (826, 5) betragt zur Durchfiihrung der
jetzt vorgeschlagenen Ablaufe ca. 4-6 Euro pro Probe Uber alle Proben, die Gegenstand einer

sofortigen Refinanzierung sein sollten.

§ 27 Dokumentation der Laborleistungen (3): Vernichtung von Restblutproben spatestens nach drei
Monaten: Hier schlagen wir eine Verlangerung des Zeitraums auf 12 Monate vor, um bei falsch negativen
Befunden eine erneute Untersuchung zur Qualitatssicherung der Labormethoden, aber auch der
rechtlichen Klarung fir die Familien zu erméglichen. Die allermeisten Zielkrankheiten werden NICHT
innerhalb der ersten drei Lebensmonate verlasslich diagnostiziert, falls das Neugeborenenscreening sie
NICHT detektieren konnte. Eine derartig kurze Aufbewahrungszeit von Restproben ist auch international

nicht bekannt.
Anlage 3 Elterninformation:

In der Graphik zum Ablauf der Mitteilung eines auffalligen Befundes muss im ersten orangen Kasten der
Text gedndert werden. Da falsch negative Befunde bei allen Krankheiten vorkommen kénnen und ein
unaufalliger Screeningbefund nicht zwangslaufig alle Zielkrankheiten ausschlief3t, muss es heil3en: ,,Der
Befund der Untersuchung ist unaufféllig, Ihr Kind hat mit sehr hoher Wahrscheinlichkeit keine

der untersuchten Krankheiten*.



Den Eltern wird der Ablauf bei auffalligen Befunden erklart und die telefonische Befundmitteilung durch
den Laborarzt angekiindigt. Zusétzlich zu der Einwilligung zur Datenverarbeitung im Rahmen der
allgemeinen Einwilligung zum Neugeborenenscreening wird dann eine erneute Einwilligung der Eltern

zur Befundweitergabe im Rahmen des Telefonats mit dem Laborarzt angekindigt.

Dieses Vorgehen halten wir fur problematisch. Es ist verwirrend/ verunsichernd fir die Eltern, die den
Schock einer Verdachtsdiagnose verarbeiten miissen. Das Neugeborenenscreening ist als Prozess zu
verstehen und es ist nicht sinnvoll (sogar gefahrlich) an einem besonders empfindlichen Punkt
(schnelle Vermittlung der Familie an ein spezialisiertes Zentrum) eine Verzégerung durch eine formale
Entscheidung einzubauen. Die Befundweitergabe an das spezialisierte Zentrum ist essentiell, um die
entsprechende Diagnostik und Therapieeinleitung zu veranlassen. Eine entsprechende Einwilligung
sollte bereits vor dem Screening eingeholt werden.

Abschnitt C. Spezielle Friherkennungsuntersuchungen Il. Screening auf Mukoviszidose: Die
Sonderstellung des Neugeborenenscreenings auf Mukoviszidose sollte im Rahmen dieser Revision
hinterfragt werden, da neue Arbeiten belegen, dass ein friihestmdglicher Einstieg in die CF-Therapie
(v.a. auf die exokrine Pankreasinsuffizienz gerichtet) absolut notwendig ist. Martiniano SL et al. 2023
und McColley SA et al. 2022 beschreiben, dass die Gruppen, die aus den unterschiedlichen Griinden
nach dem CF-Screening spater mit der Therapie begannen, sich schlechter entwickelt haben. Ein

separates Einwilligungsverfahren ist aus unserer Sicht daher nicht mehr sinnvoll.

§ 36 Probenentnahme und Probenbearbeitung Abs.2: Die Abnahme einer zweiten Trockenblutkarte
nach einem Screening durch die Hebamme ohne &rztliche Aufklarung sollte geandert werden. Wir
wissen mittlerweile, dass das PAP daflr eigentlich nicht funktioniert und Eltern haufig eine zweite
Blutentnahme ablehnen. Die Analyse kann aus der ersten Karte nach Aufklarung durch einen Arzt/ eine

Arztin nachgeholt werden.

Auch sollte der Screeningalgorithmus wegen des niedrigen positiven pradiktiven Wertes (PPV) noch
einmal Uberarbeitet werden. Eine grundlegende Revision dieses Algorithmus wurde auf Anfrage des

G-BA bereits durch eine Arbeitsgruppe der DGNS vorbereitet.

Wir hoffen, dass unsere Ausfihrungen dazu fuhren, den vorliegenden Beschlussentwurf zu schéarfen

und sind natlrlich gerne bereit, zusétzliche Fragen schriftlich und/oder mindlich zu beantworten.

Im Ubrigen méchten wir auf unser Schreiben vom 16.03.2023 verweisen, in dem wir dargestellt haben,
dass das Neugeborenenscreening perspektivisch fiir alle Zielkrankheiten als integriertes Public-Health-

Programm mit digitalen Losungen geregelt werden sollte.

Mit freundlichen GriufRen

TN
/
| Z,_ -
| vl
Prof. Dr. Jorg Dotsch Prof. Dr. Georg F. Hoffmann

Prasident der DGKJ Sprecher der Screening-Kommission
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Stellungnahme gemaR § 91 Abs. 5a Sozialgesetzbuch Fiinftes Buch (SGB V)
Beschlussentwurf des Gemeinsamen Bundesausschusses (G-BA) tiber die Anderung der
Kinder-Richtlinie

lhre Bitte um Stellungnahme vom 27. Oktober 2023, Ihr Zeichen: | N

I
I

sehr geehrte Damen und Herren,
ich bedanke Ihnen fiir die Gelegenheit zur Stellungnahme nach § 91 Abs. 5a SGB V.

Im Rahmen der Anderung wird in § 16 Abs. 4 der Richtlinie geregelt, dass die Befundwei-
tergabe durch die Laborarztin oder den Laborarzt an eine von den Eltern ausgewahlte spe-
zialisierte Einrichtung und die Kontaktaufnahme der Selbigen mit den Eltern sowie an die
behandelnde Arztin bzw. an den behandelnden Arzt und das Erinnerungsmanagement und
die Verarbeitung der dazu erforderlichen personenbezogenen Daten ,nur mit ausdriickli-
cher Einwilligung“ der Eltern und nach Mitteilung eines auffalligen Befundes erfolgen darf.

Das Verfahren sieht dabei vor, dass fiir etwaige Kontroll- und Abklarungsuntersuchungen
das Labor beauftragt werden soll, das den urspriinglichen Befund erhoben hat, ,,sofern die
Eltern nicht ihre Einwilligung verweigern* (§ 20 Abs. 5 der Richtlinie).

Ich rege an, die Regelungssystematik beztiglich § 20 Abs. 5 zu andern.

102821/2023 ZUSTELL- UND LIEFERANSCHRIFT  Graurheindorfer StraRe 153,53117 Bonn
VERKEHRSANBINDUNG  Strafenbahn 61 und 65, Innenministerium
Bus 550 und SB60, Innenministerium
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Art. 9 Abs. 2 Datenschutzgrundverordnung (DSGVO) regelt, dass eine Verarbeitung von per-
sonenbezogenen Gesundheitsdaten moglich ist, soweit die betroffene Person fiir einen
oder mehrere Zwecke ausdriicklich eingewilligt hat.

Diein § 20 Abs. 5 der Richtlinie geplante Regelung ist sprachlich missverstandlich und
konnte auch als Opt-out-Regelung verstanden werden. Ich empfehle daher, wie bereits in
§ 16 Abs. 4 der Richtlinie umgesetzt, von einer ,ausdrucklichen Einwilligung der Eltern“ zu
sprechen und diese zur Voraussetzung des weiteren Verfahrens zu machen.

Daruber hinaus mochte ich weitere Klarstellungen anregen. Unklar ist zum einen, ob die
Einwilligung nach § 20 Abs. 5 der Richtlinie die datenschutzrechtliche Einwilligung bzgl.
der Verarbeitung der personenbezogenen Gesundheitsdaten ihres neugeborenen Kindes
meint, oder ob hier die Einwilligung in die arztliche Behandlung bzw. Diagnostik nach

§ 630d Biirgerliches Gesetzbuch (BGB) gemeint ist. Ebenfalls ist unklar, ob die im Rahmen
der Befunderhebung erteilte datenschutzrechtliche Einwilligung die Zwecke bzw. die An-
lasse der Datenverarbeitung hinreichend beschrieben und festgelegt hat, sodass aufgrund
dieser Einwilligung auch eine Datenverarbeitung fiir die Kontroll- und Abklarungsuntersu-
chungen rechtmalig erfolgen kann. Die Einwilligung der Eltern miisste entsprechend ge-
staltet werden.

Die gleichen Klarstellungserfordernisse ergeben sich bei § 36 Abs. 4 der Richtlinie. Auch
hier empfehle ich insbesondere, sprachlich klarstellend die ,ausdriickliche Einwilligung
der Eltern“ vorzusehen.

Mit freundlichen GriRRen

Im Auftrag

Oster

Dieses Dokument wurde elektronisch versandt und ist nur im Entwurf gezeichnet.

102821/2023
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- Geschiftsstelle der Gendiagnostik-Kommission -

Gemeinsamer Bundesausschuss
Abt. M-VL
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10596 Berlin

per E-Mail an geko@g-ba.de

Hinweise der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) zum Beschlussentwurf des
G-BA iiber eine Anderung der Kinder-Richtlinie:

Priifung der Kinder-Richtlinie aufgrund aktualisierter Anforderungen an die
Durchfiihrung genetischer Reihenuntersuchungen gemif § 23 Absatz 2 Nummer
6 Gendiagnostikgesetz: Erweitertes Neugeborenen-Screening und Mukoviszidose-
Screening

Sehr geehrte Frau Dr. Thomas,
sehr geehrte Damen und Herren,

vielen Dank fiir Thr Schreiben vom 27.10.2023, mit dem Sie der Gendiagnostik-
Kommission (GEKO) Gelegenheit zur Abgabe einer ,vorliufigen, schriftlichen
Stellungnahme* zum Beschlussentwurf zur Priifung der Kinder-Richtlinie geben.

Die GEKO begriifit, dass der G-BA Anpassungen in der Kinder-Richtlinie basierend
auf den aktualisierten Anforderungen an die Durchfithrung genetischer
Reihenuntersuchungen gemifd § 23 Absatz 2 Nummer 6 Gendiagnostikgesetz
vorgenommen hat.

Die GEKO hat den Beschlussentwurf mit Stand vom 27.10.2023 gepriift. In ihren
beigefiigten Hinweisen finden Sie textliche Anmerkungen, Anderungs- und
Erginzungsvorschlige mit direktem Bezug zu aktuell vorliegenden Richtlinien der
GEKO gemif? § 23 GenDG.

Auf Hinweise zu weiteren Aspekten wird aufgrund einer allenfalls mittelbaren
Betroffenheit der GEKO verzichtet und auf die Expertise der Sachverstindigen der
wissenschaftlichen Fachgesellschaften aus den labordiagnostischen Bereichen
verwiesen.

Diese Hinweise der GEKO stellen noch nicht die Stellungnahme der GEKO nach
§ 16 Abs. 2 GenDG dar.

Mit freundlichen GriifRen

Prof. Dr. Henning Rosenau

Vorsitzender der Gendiagnostik-Kommission

Anlage
Hinweise der GEKO
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Geschiftsstelle der GEKO
gendiagnostik@rki.de

Tel. +49 (0)30 18754-2828
Fax +49 (0)30 18754-2829

Besucheranschrift
Nordufer 20

13353 Berlin

Robert Koch-Institut
zentrale@rki.de

Tel.: +49 (0)30 18754-0
Fax: +49 (0)30 18754-2328
www.rki.de

Das Robert Koch-Institut
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Hinweise der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) vom 17.11.2023 zum
Beschlussentwurf des G-BA iiber eine Anderung der Kinder-Richtlinie:

Priifung der Kinder-Richtlinie aufgrund aktualisierter Anforderungen an die
Durchfiihrung genetischer Reihenuntersuchungen gemaR § 23 Absatz 2 Nummer 6

Gendiagnostikgesetz: Erweitertes Neugeborenen-Screening und Mukoviszidose-

Screening
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Grundlegende Bemerkungen

Die GEKO hat bereits in ihrem 4. Tatigkeitsbericht ausgefiihrt, dass die Mitteilung des
auffalligen Befundes an die Eltern insofern eine Herausforderung darstellt, ,als einerseits die
Dringlichkeit der weiteren Untersuchungen vermittelt und andererseits dabei unnétige
Verunsicherung mdglichst vermieden werden soll. Dabei spielen sowohl die Inhalte als auch
die Art der Kommunikation und die emotionale Unterstitzung der Eltern eine wichtige Rolle.
Um die belastende Phase der Ungewissheit fur die Eltern moglichst kurz zu halten, sollte die
Zeitspanne zwischen Befundmitteilung und Termin zur Abklarung mdglichst kurz sein. Die
Bedeutung der kompetenten Mitteilung eines auffalligen Befundes fiir ein scheinbar
gesundes Neugeborenes durch eine sowohl Uber die Prozesse als auch Uber die Krankheit
gut informierte Person ist entscheidend fir die Compliance der Eltern und in der Literatur
anerkannt® (1).

Die GEKO begriiftt, dass ein auffalliger Screeningbefund den Eltern zukiinftig von einer
arztlichen Person des Labors mitgeteilt werden soll. Kritisch sieht sie, dass der Einsender
keinen Screeningbefund erhalt. Die GEKO halt es flr unverzichtbar, auch unauffallige
Befunde den Einsendern mitzuteilen. Das reduziert Risiken fiir die Patientenversorgung, weil
unter Umstanden unnétige Untersuchungen nicht vorgenommen werden mussen. Zugleich
ist es aus haftungsrechtlichen Grinden nach § 630h i.V.m. § 630f BGB erforderlich. Die



GEKO empfiehlt, dass bei einem auffalligen Befund zunachst der Einsender telefonisch
kontaktiert wird. Mit ihm sollte abgeklart werden, ob das Kind entlassen oder noch in der
Klinik ist bzw. andere (seltene) Besonderheiten vorliegen, die gegen eine Befundmitteilung

direkt an die Eltern sprechen (wie Tod des Neugeborenen, Adoption etc.).

Begrifflichkeiten

a) Positiver Screeningbefund

In den Tragenden Griinden wird definiert, was unter einem ,auffalligen® und ,positiven”
Screeningbefund zu verstehen ist. Diese Definitionen tragen zu einer deutlich besseren
Verstandlichkeit bei. Daher wird empfohlen sie in die Kinder-Richtlinie aufzunehmen und

konsistent zu verwenden.

b) Befundiibermittiung / Befundmitteilung / Befundweitergabe

Um Unklarheiten zu vermeiden empfiehlt die GEKO, die Begriffe ,Befundibermittlung®,
~Befundmitteilung® und ,Befundweitergabe“ zu definieren, voneinander abzugrenzen und
konsistent zu verwenden. Evil. kbnnte man sich auf die ,Befundweitergabe® (im Sinne von §
11 Abs. 3 GenDG) und ,Befundmitteilung” (im Sinne von § 11 Abs. 1 GenDG) beschranken.
In den Tragenden Griinden wird auch von ,Ergebnismitteilung” (analog zu § 11 GenDG)

gesprochen.

c) Arztliche Person des Labors

Die GEKO halt es fir sinnvoll, in der Kinder-Richtlinie ,Laborarztin/Laborarzt* durch ,arztliche
Person des Labors" — wie in den Tragenden Griinden verwendet — zu ersetzen. Da hier
weniger die Qualifikation als Laborarztin oder Laborarzt sondern vielmehr eine ausreichende
Schulung im Hinblick auf die Zielkrankheiten und eine der Situation angemessene
Kommunikation mit den Eltern erforderlich ist, ware eine andere arztliche Person mit
entsprechender Qualifikation bzw. mit entsprechender Schulung fir die Befundmitteilung

ebenfalls geeignet.

d) Krankheit/Erkrankung/Stoérungen
Zur leichteren Lesbarkeit der Kinder-Richtlinie empfiehlt die GEKO die Begriffe ,Krankheit",
~Erkrankung“ und ,Stérung“ zu vereinheitlichen und immer von ,Krankheit“ zu sprechen. Dies

ist besonders in der Elterninformation wichtig.



Einzelbemerkungen zum erweiterten Neugeborenen-Screening

1. Zu § 16 Aufklarung und Einwilligung

a) Abs. 2 Satz 2
Erganzungsvorschlag:
.Die Aufkldrung umfasst insbesondere Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft der

genetischen Untersuchung sowie Informationen zur Ubermittlung und Weitergabe der

personenbezogenen Daten und Untersuchungsergebnisse.*

Begriindung:

Wie die GEKO in ihrer Richtlinie fir die Anforderungen an die Inhalte der Autklarung (2)
ausgefuhrt hat, ist im Rahmen der Aufklarung mit der betroffenen Person oder ihrer
Vertreterin bzw. ihrem Vertreter abzuklaren, ob und wenn ja, an welche weiteren Personen
die Ergebnisse der genetischen Untersuchung Gbermittelt werden sollen. Dies ist im Rahmen

der schriftlichen Einwilligung festzuhalten.

b) Abs. 3

Anderungsvorschlag:

»\Nach der Aufklérung ist eine angemessene Bedenkzeit bis zur Entscheidung Uber die
Einwilligung einzurdumen. Die Eltern kénnen auf die Bedenkzeit verzichten, so dass
unmittelbar nach der Aufklarung die Einwilligung eingeholt und Blut abgenommen werden
kann. Die Einwilligung umfasst die Durchfiihrung der genetischen Untersuchung auf alle
unter § 17 genannten Zielkrankheiten den-Umfang-dergenetischen-Untersuchung und den
Umfang der mit der Filterpapierkarte weiterzugebenden und zu verarbeitenden
personenbezogenen Daten sowie die Befundmitteilung Befunddibermittiung-von einer
arztlichen Person des Labors von-derLaborirztin-odervom-Laborarzt an die Eltern gemall
§ 22 Absatz 1. Die Einwilligung hat gegentiber der Person zu erfolgen, die die Aufkldrung

nach Absatz 1 durchgefiihrt hat und ist mit der Unterschrift zumindest eines Elternteiles zu
dokumentieren. Die Eltern erkldren mit ihrer Einwilligung zum Screening, dass
personenbezogene Daten an das Labor lbermittelt werden diirfen und dass die

Befundmitteilung Unterrichtung-und-Befundibermittiung-an die Eltern durch eine

arztliche Person des Labors erfolgt. Als Nachweis der vorliegenden Einwilligung

gegenliber dem durchfiihrenden Labor gilt das Ankreuzen des entsprechenden Feldes auf
der Filterpapierkarte. Die Einwilligung kann jederzeit schriftlich oder miindlich mit Wirkung fiir
die Zukunft gegentiber der aufkldrenden Person widerrufen werden.*

Begriindung:

Der Umfang der genetischen Untersuchung ist beim erweiterten Neugeborenen-Screening
festgelegt und kann nicht individuell variiert werden. Die weiteren Anderungen ergeben sich

aus den oben ausgefuhrten Vorschlagen zu den Begrifflichkeiten.



c) Abs. 4 Satz 1
Anderungsvorschlag:
,Die Befundweitergabe durch eine arztliche Person des Labors die-Laborirztin-oderden

Laborarzt an eine von den Eltern ausgewéhlte spezialisierte Einrichtung inklusive der

Kontaktaufnahme derselbigen mit den Eltern gemal3 § 22a Absatz 1 und 2 sowie an die
behandelnde Arztin oder den behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 22 Absatz 2 und
das Erinnerungsmanagement gemal3 § 22 b sowie die dazu erforderliche Verarbeitung von
personenbezogenen Daten diirfen nur mit ausdriicklicher Einwilligung wrd-nach vorheriger
Information der Eltern-und-nach-Mitteilung-eines-auttélligen-Befundes-erfolgen.”
Begriindung:

Die Einwilligung vor dem Screening sollte auch die Einwilligung beinhalten, die die
Weitergabe eines positiven Befundes an die von den Eltern ausgewabhlte spezialisierte
Einrichtung durch die arztliche Person des Labors umfasst. Das ist nach Auffassung der
GEKO rechtlich méglich. In ihrer Richtlinie fur die Anforderungen an die Inhalte der
Aufklarung (2) sieht die GEKO die Einwilligung in die Mitteilung von Zufallsbefunden auch
vor der Untersuchung vor. Wie oben erwahnt, sollte der Einsender immer auch informiert

werden und den Befund erhalten.
2. Zu § 17 Zielkrankheiten und deren Untersuchung

a) Abs. 3 Satz 4

Anderungsvorschlag:

Die im Rahmen des Screenings erhobenen Daten dlirfen ausschliel3lich zu den Zwecken
verwendet werden, die vorgenannten Zielkrankheiten zu erkennen und zu behandeln sowie
fir die Qualitédtssicherung des jeweiligen Analyseverfahrens des beauftragten Labors, um

die Anzahl falsch positiver und falsch negativer Screeningbefunde zu verringern.
3. Zu § 18 Grundsatze des Screening-Verfahrens

a) Abs. 2
Erganzungsvorschlag:

Unter der Bezeichnung ,.auffalliger Befund* werden in der Kinder-RL folgende

Befunde umfasst:

* Verdacht auf das Vorliegen einer Zielerkrankung nach erster Trockenblutkarte sowie

* Verdacht auf das Vorliegen einer Zielerkrankung nach zweiter Trockenblutkarte.

* Als positiver Screeningbefund wird ein auffalliger Befund bezeichnet, der das

abschlieBende Ergebnis des Screenings darstelit.

- Dies kann z.B. der Befund nach zweiter Laboruntersuchung (2. Trockenblutkarte)

sein

- oder wenn sich bereits im Rahmen der ersten Laboruntersuchung (nach 1.

Trockenblutkarte) ein hochgradiger Krankheitsverdacht ergibt.




Begriindung:
Die GEKO schlagt damit vor, die Definitionen eines ,auffalligen” und eines ,positiven®
Screeningbefundes aus den Tragenden Griinden in die Kinder-Richtlinie einzufiigen, um die

Verstandlichkeit des weiteren Vorgehens zu verbessern.

b) Abs. 4 Satz 1
Erganzungsvorschlag:
~Abweichend von Absatz 2 ist fiir die Zielerkrankungen Sichelzellkrankheit und 5q-assoziierte

spinale Muskelatrophie geméal3 § 17 Absatz 1 Nummer 15 und 16 oder bei allen anderen

Zielkrankheiten, wenn bereits nach der ersten Laboruntersuchung aus laborérztlicher Sicht

ein hochgradiger Krankheitsverdacht (positiver Screeningbefund) besteht, keine zweite

Laboruntersuchung anhand einer zweiten Trockenblutkarte, sondern lediglich eine interne
Validierungsuntersuchung aus der ersten Trockenblutkarte durchzufiihren.”
Begriindung:

Die Erganzungen dienen der besseren Verstandlichkeit.

c) Abs. 5

Anmerkung:

Die GEKO unterstutzt die Position der PatV, dass sicherzustellen ist, dass zwischen der
Abnahme der Probe und der Ubermittlung eines auffalligen Befundes nicht mehr als 72

Stunden liegen sollen, mit dem Ziel, die Prozesszeiten zu verkiirzen.
4. Zu § 19 Verantwortlichkeiten

a) Abs. 1

Erganzungsvorschlag:

,Der Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat, ist fiir die
Aufkldrung, Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe und Probentiibermittlung an
das Labor verantwortlich. Er hat das Labor mit der Analyse der zugesandten Proben zu

beauftragen und den Befundriicklauf zu kontrollieren und zu dokumentieren.*

Begriindung:

Wenn der Eingang des Screeningbefundes lberprift werden muss, sollte auffallen, wenn
Trockenblutkarten verlorengehen und nicht im Labor ankommen. Zugleich ist es aus
haftungsrechtlichen Griinden nach § 630h i.V.m. § 630f BGB erforderlich.

b) Abs. 3

Anderungsvorschlag:

,Die Probenlibermittlung erfolgt an eine/n nach § 23 berechtigte/n Laborérztin/Laborarzt,
die/der die Verantwortung fiir die Laboruntersuchungen nach § 17 und im-Falle-der
voriegenden-Einwilligung-nach-§-16 die Mitteilung des auffilligen
ScreeningbefundesBefundiibermittiungen an die Eltern nach § 22 sowie_im Falle der

vorliegenden Einwilligung nach § 16 die Befundweitergabe an eine behandelnde Arztin

5



oder einen behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 22 Absatz 2 sewie oder an die
spezialisierte Einrichtung und Beauftragung dieser zur Kontaktaufnahme mit den Eltern nach
§ 22a Absatz 1 und 2 tragt*.

Begriindung:

Die Aussage ,im Falle der vorliegenden Einwilligung nach § 16* steht nach Ansicht der
GEKO an der falschen Stelle. Die Einwilligung in die Mitteilung eines auffalligen
Screeningbefundes durch eine arztliche Person des Labors wird gleichzeitig mit der
Einwilligung in das Screening erteilt. Nur in die Befundweitergabe an eine spezialisierte
Einrichtung sollte bereits vor dem Screening gesondert eingewilligt werden (siehe oben zu
§16 c).

c) Abs. 4

Erganzungsvorschlag:

,Die/der die U2 Fritherkennungsuntersuchung beim Neugeborenen durchfiihrende
Arztin/Arzt hat sich bei der Untersuchung zu vergewissern, dass die Entnahme der Blutprobe
fur das erweiterte Neugeborenen-Screening dokumentiert wurde. Ist das Screening nicht
dokumentiert, so hat sie/er das Screening nach dieser Richtlinie anzubieten. Wurde das

Screening vor 36 Lebensstunden durchgefiihrt, so hat er/sie zu liberpriifen, ob die

Wiederholungsuntersuchung bereits durchgefiihrt wurde oder diese ggf.

vorzunehmen.®

Begriindung:

In Fallen, in denen das Screening vor 36 Lebensstunden durchgefihrt wurde, hat die die U2
durchfiihrende arztliche Person zu Uberpriifen, ob die Wiederholungsuntersuchung bereits

durchgefiihrt wurde oder diese ggf. vorzunehmen (Tracking).

5. Zu § 20 Zeitpunkt der Probenentnahmen

a) Abs. 1

Streichungsvorschlag:

nden- Die Blutprobe
soll nicht vor vollendeten 36 und nicht nach 72 Lebensstunden entnommen werden. In
diesem Zeitfenster versdumte Probenentnahmen miissen unverziiglich nachgeholt werden.”
Begriindung:

Optimal ware eine Blutentnahme zwischen 36 und 48 Lebensstunden. Um Verwirrung zu

vermeiden, schlagt die GEKO vor, den Satz zu streichen.



6. Zu § 21 Probenentnahme, Bearbeitung und Dokumentation

a) Abs. 4

Anmerkung:

Die GEKO unterstitzt die Position der PatV, dass der Versand der Probe so zlgig wie
maoglich aber spatestens innerhalb von 24 Stunden sicherzustellen ist, mit dem Ziel, die
Prozesszeiten zu verkirzen.

b) Abs. 7

Anderungsvorschlag:

,Der Einsender erhilt in jedem Fall den Screeningbefund-Die-Labordrztin-oder-der

Begriindung:

Wenn der Einsender immer auch einen Befund erhalt, kann er den Eingang der
Trockenblutkarte im Labor Uberprifen. Handelt es sich bei dem Einsender um eine
Kinderklinik oder padiatrische Praxis, so kann der Befund (auch der unauffallige) fur die
weitere Behandlung der Kinder wichtig sein. Bei positiven Befunden sollte die fur die
Befundmitteilung verantwortliche arztliche Person direkt die einsendende (Kinder-)Klinik
anrufen, so dass Eltern weder mit falsch positiven Befunden beunruhigt, noch Eltern mit
bereits verstorbenen Kindern durch Anrufe zusatzlich traumatisiert werden (siehe

Ausflhrungen unter grundlegende Bemerkungen).
7. Zu § 22 Befundiibermittlung

a) Abs. 1 Satz 1 und 2
Anderungsvorschlag:
,Wenn die Untersuchung aus der Blutprobe des Kindes im Labor einen auffélligen

ScreeningbefundBefund-ergibt, sind die Eltern zur Abwendung unmittelbarer Gefahren fiir

die Gesundheit des Kindes und zur Gewdhrleistung einer schnellstmdglichen weiteren
Diagnostik unverziiglich durch die/den fiir die BefundmitteilungBefundiibermittiung
verantwortliche arztliche Person des Labors Laborirztin-oderverantwortlichenLaborarzt,
mlindlich sewie-sechriftlich; zu unterrichten. Fiir-diese-Befundibermittlung-ist-die-Einwilligung
Begriindung:

Die schriftliche Befundmitteilung vom Labor an die Eltern erscheint der GEKO nicht
sachgerecht, da die schriftliche Mitteilung zeitverzégernd wirkt und der Laborbefund fur die
Eltern ohne fachkompetente Erlauterung nicht verstandlich ist.

Der letzte Satz kann gestrichen werden, da diese Einwilligung immer zusammen mit der
Einwilligung in das Screening erteilt wird.

Die sprachlichen Anpassungen ergeben sich aus den oben ausgefihrten Vorschlagen zu

den Begrifflichkeiten.



b) Abs. 2 Satz 1

Streichungsvorschlag:

,Nur fiir den Fall, dass das Neugeborene zum Zeitpunkt der Unterrichtung im Krankenhaus
behandelt wird, wird abweichend von Absatz 1 zusitzlich-zu-denEltern-auch die oder der
dort behandelnde Arztin oder Arzt iiber den auffélligen Befund unterrichtet.*

Begriindung:

Da bei kranken Neugeborenen die zweite Trockenblutkarte oft unauffallig wird und die Eltern
nicht zusatzlich beunruhigt werden sollten, wenn der auffallige Befund z.B. durch Stress,
parenterale Ernahrung oder Frihgeburt bedingt ist, ware eine Mitteilung an den Einsender
(der anhand der Trockenblutkarte als Arzt einer Kinderklink identifiziert werden kann) und

nicht an die Eltern sinnvoll.
8. Zu § 22a Befundweitergabe

Anmerkung:

Die GEKO unterstitzt die Position der PatV, den neuen Abs. 4 einzufligen, regt jedoch an,
dass die arztliche Person dem Labor anstelle des Behandlungsstatus den
Behandlungsbeginn Ubermittelt. Dessen Erfassung ist zu Zwecken der Qualitatssicherung
wichtig; denn durch das Screening soll eine unverzigliche Therapieeinleitung im

Krankheitsfall ermdglicht werden.
9. Zu § 22b Erinnerungsmanagement

a) Abs. 1

Erganzungsvorschlag:

»,Geht keine angeforderte Kontrollkarte im Labor ein, kontaktiert eine arztliche Person des
Labors die-Laborirztin-oderdertLaborarzt die Eltern um auf die Notwendigkeit der Abnahme

einer Kontrollkarte hinzuweisen. Dies gilt auch, wenn eine zweite Trockenblutkarte nach

einer Blutentnahme vor 36 Lebensstunden nicht eingeht.”

Begriindung:

Die benannten Falle fehlten bisher in der Kinder-Richtlinie.

b) Neuer Abs. 4
Erganzungsvorschlag:

»Das Erinnerungsmanagement kann mit Einwilligung der Eltern in Kooperation mit

einem Trackingzentrum erfolgen.“

Begriindung:
Mit dieser Erganzung ist gewahrleistet, dass die Trackingzentren erhalten bleiben und

erfolgreich arbeitende Strukturen weiterhin genutzt werden kdnnen.



10. Zu § 24 Qualifikation der Laborarztin/des Laborarztes

Erganzungsvorschlag:

In § 24 kdnnte die Schulung der arztlichen Person im Hinblick auf die Zielkrankheiten und die
Kommunikation mit den Eltern gefordert werden.

Begriindung:

.Bei der Befundmitteilung spielen sowohl die Inhalte als auch die Art der Kommunikation und
die emotionale Unterstlitzung der Eltern eine wichtige Rolle. Die Bedeutung der kompetenten
Mitteilung eines auffalligen Befundes flir ein scheinbar gesundes Neugeborenes durch eine
sowohl Uber die Prozesse als auch Uber die Krankheit gut informierte Person ist

entscheidend fiir die Compliance der Eltern und in der Literatur anerkannt (1).”
11. Zur Anlage 3: Elterninformation zum Erweiterten Neugeborenen-Screening
Allgemeines

Die Elterninformation sollte verstandlicher und barrierefrei gestaltet werden (vgl. Richtlinie
der GEKO zu den genetischen Reihenuntersuchungen (3)). Bei der Erstellung sollten
Interessenvertreter der von der Zielkrankheit Betroffenen einbezogen werden. Zur besseren
Verstandlichkeit und leichteren Lesbarkeit der Elterninformation empfiehlt die GEKO die
Begriffe ,Krankheit®, ,Erkrankung“ und ,Stérung® zu vereinheitlichen und immer von

~Krankheit“ zu sprechen.
Einzelbemerkungen

a) Zum Ablaufschema
Anderungsvorschlag:
L,Der Befund der Untersuchung ist unaufféllig, Ihr Kind-eidethat mit sehr hoher

Wahrscheinlichkeit an-keiner der untersuchten Krankheiten.“

Begriindung:
Da es bei allen Untersuchungen falsch-negative Befunde gibt, schlagt die GEKO die
Formulierung ,mit sehr hoher Wahrscheinlichkeit” vor. Auch sollte das Wort ,leiden®

vermieden werden.

b) Zu ,,Warum werden Friiherkennungsuntersuchungen durchgefiihrt?“
Anderungsvorschlag:

,Deshalb finden seit Ende der 60er Jahre 1969-bei allen Neugeborenen

Blutuntersuchungen statt.”

Begriindung:
Die Zeitpunkte der Einfihrung des Neugeborenen-Screenings waren in der DDR und der

Bundesrepublik Deutschland — hier auch je nach Bundesland — unterschiedlich.



¢) Zu ,Wer erfahrt das Testergebnis?“
Anderungsvorschlag:
Der Satz ,In jedem Falle erhélt der Einsender der Blutprobe innerhalb weniger Tage einen

schriftlichen Befund vom Screeninglabor” sollte erhalten bleiben.

Begriindung:
Die vorgeschlagene Anderung ergibt sich aus den oben ausgefiihrten grundlegenden

Bemerkungen, dass der Einsender weiterhin einen schriftlichen Befund bekommen sollte.

d) Zu ,Was miissen Sie tun, wenn der Screeningbefund auffallig ist?“

Anmerkung:

Die GEKO unterstiitzt die Position der PatV, dass die Eltern von einer Arztin oder einem Arzt
der spezialisierten Einrichtung kontaktiert werden, der sie liber die mégliche Erkrankung

genauer informiert sowie einen Termin zur Vorstellung des Kindes vereinbart.

Erganzungsvorschlag:
sIhr Einverstdndnis umfasst das erweiterte Neugeborenen-Screening auf die oben genannten
Zielerkrankungen sowie die Verarbeitung der personenbezogenen Angaben zur

Durchftihrung des erweiterten Neugeborenen-Screenings und die Befundmitteilung durch

eine arztliche Person des Labors.”

Streichungsvorschlag:

Begriindung:
Eine zweite Einwilligung fiir die Befundweitergabe an ein spezialisiertes Zentrum sollte schon
beim Erstgesprach im Rahmen der Aufklarung zur Untersuchung eingeholt werden. Der Text

sollte dann entsprechend angepasst werden.

Einzelbemerkungen zum Screening auf Mukoviszidose
Die bisherigen Kommentare und Anderungsvorschlage zu den §§16 bis 28 sowie zur Anlage

3 (Elterninformation) gelten entsprechend fur das Screening auf Mukoviszidose auch.
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12. Zu § 36 Probenentnahme und Probenbearbeitung

a) Abs. 2

Anderungsvorschlag:

»Wurde die Geburt durch eine Hebamme verantwortlich geleitet und ausnahmsweise das
erweiterte Neugeborenen-Screening ohne &rztliche Aufklérung durchgefiihrt, muss-fir so
kann das Mukoviszidose-Screening nach é&rztlicher Aufkldrung aus der Trockenblutkarte

des ENS nachgeholt werden-einezweite Blutprobe-abgenommen-werden.”
Begriindung:

Fur das Screening auf Mukoviszidose ist innerhalb von 4 Wochen keine zweite

Blutentnahme notwendig.
13. Zu § 42 Evaluation

Anderungsvorschlag:

Den Satz ,Spéatestens drei Jahre nach Inkrafttreten der Richtlinie soll der zusténdige
Unterausschuss des G-BA den Erfolg des Screenings auf Mukoviszidose priifen und
erforderliche Anderungen der Bestimmungen empfehlen. In die Evaluation werden die Daten

nach § 40 einbezogen® nicht streichen.

Begriindung:

Der derzeitige Screening-Algorithmus fir Mukoviszidose erzeugt unndtig viele positive
Befunde, die sich in der Konfirmationsdiagnostik nicht bestatigen lassen. Eine Uberprifung
der wissenschaftlichen Evidenz des gewahlten Screeningverfahrens im Sinne der von der
GEKO in ihrer Richtlinie geforderten "kontinuierlichen Evaluation der Struktur-, Prozess- und
Ergebnisqualitat" (3) ist aus Sicht der GEKO unverzichtbar, um als qualitatssichernde
MafRnahme eine hohe wissenschaftliche Aussagekraft der Testung zu gewahrleisten und
damit zugleich eine unnoétige Beunruhigung von Eltern nicht erkrankter Kindern auf ein

moglichst geringes Mald zu reduzieren.

Quellen

(1) Vierter Tatigkeitsbericht der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) fur den Zeitraum vom
01.01.2019 bis 31.12.2021 (URL:4. Tatigkeitsbericht der GEKQO)

(2) Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) fur die Anforderungen an die Inhalte

der Aufklarung bei genetischen Untersuchungen zu medizinischen Zwecken gemaf § 23
Abs. 2 Nr. 3 GenDG - in der Fassung vom 24.06.2022 (URL:

Richtlinie Aufklarung medizinische Zwecke)

(3) Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) fur die Anforderungen an die
Durchflihrung genetischer Reihenuntersuchungen geman § 23 Abs. 2 Nr. 6 GenDG — in der
Fassung vom 26.06.2020 (URL: Richtlinie genetische Reihenuntersuchungen)
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Stellungnahme der Deutschen Gesellschaft fiir Klinische Chemie und
Laboratoriumsmedizin (DGKL e.V.) vom 24.11.2023 zum Beschlussentwurf des G-BA
iiber eine Anderung der Kinder-Richtlinie: Priifung der Kinder-Richtlinie aufgrund
aktualisierter Anforderungen an die Durchfiihrung genetischer
Reihenuntersuchungen gemafB § 23 Absatz 2 Nummer 6 Gendiagnostikgesetz:
Erweitertes Neugeborenen-Screening und Mukoviszidose-Screening

I

wir bedanken uns fir die Méglichkeit, den Beschlussentwurf zur Kinder-Richtlinie, in der Aspekte
zur Regelung der Befundmitteilung, Sicherstellung der Konfirmationsdiagnostik,
Qualitatssicherung und Evaluation neu formuliert wurden, aus unserer fachlichen Sicht zu
bewerten. Vorab mdéchten wir darauf hinweisen, dass wir in einem engen Austausch und
Abstimmungsprozess mit der Deutschen Gesellschaft flir Neugeborenenscreening e.V. standen
und stehen. Wir unterstitzen die Stellungnahme der DGNS vollumfanglich und md&chten
wesentliche Themen explizit hervorheben.

Allgemeine Bemerkungen

Die DGKL unterstitzt prinzipiell, dass auffallige Screeningbefunde den Eltern zuklinftig von
qualifiziertem Personal des Labors mitgeteilt werden sollen. Wir empfehlen jedoch dringend die
Klarung bzw. Klarstellungen zu den der folgenden Punkten:

1. Die Definition und der Umgang mit kontrollbedurftigen Ergebnissen fehlt (z.B.
Praanalytikfehler, Abnahmen< 36.Lebensstunde oder < 32.Schwangerschaftswoche).
Wir empfehlen, fir kontrollbedirftige Befunde die Mdglichkeit der direkten
Kontaktaufnahme mit dem Einsender aufzunehmen, da die betroffenen Kinder haufig
noch stationar sind. Sollte dies nicht der Fall sein, ist zu klaren, wer die
Wiederholungsuntersuchung durchfiihren soll (Regelung der Verantwortlichkeit).
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2. Eine Information der Eltern bei einem hochgradigen Krankheitsverdacht sollte
ebenfalls direkt durch eine arztliche Person eines spezialisierten Zentrums erfolgen, um
die anstehenden Prozessschritte zur Diagnosebestdtigung, die U(berwiegend eine
weitreichende interdisziplinare zusatzliche Diagnostik erfordern, adaquat zu
kommunizieren. In diesem Gesprach kann mit den Eltern vereinbart werden, die zu
diesem Zeitpunkt stark verunsichert sind, in welchem Zentrum die weitere Abklérung
stattfinden soll. Dies ist abhangig nicht nur von der Verfligbarkeit von nahegelegenen
padiatrischen Zentren, die eine solche Spezialisierung aufweisen, sondern auch von der
aktuellen Situation der betroffenen Familien (Lebensmittelpunkt, familiare Situation). Es
ist daher anzunehmen, dass die padiatrischen Spezialisten besser regional, liberregional
als auch landeriibergreifend geeignete Zentren vorschlagen und informieren kénnen, als
das spezialisierte Personal der Screeninglabore.

3. In dem vorliegenden Anderungsvorschlag fehlt, dass ein Screeninglaborbefund/-bericht
nicht mehr an den initialen Einsender bermittelt wird. Es ist sogar so, dass unauffallige
Befunde keinen Befundbericht mehr bedingen. Dies ist nicht vereinbar mit den Zielen der
Richtlinie der Bundesarztekammer zur Qualitatssicherung laboratoriumsmedizinischer
Untersuchungen gemaB dem Beschluss des Vorstands der Bundesarztekammer in seiner
Sitzung am 18.10.2019, zuletzt geandert durch Beschlussfassung des Vorstands der
Bundesarztekammer am 14.04.2023. Hier wird eindeutig formuliert, dass eine korrekte
Zuordnung und Dokumentation der Untersuchungsergebnisse, einschlielich der
Erstellung eines Berichts unter Beachtung von Informationssicherheit und Datenschutz
erfolgen muss. Daher ist dieser Passus dringend zu Uberarbeiten. Weiter hat der
Einsender auch laut GenDG § 11 Abs. 2 Anspruch auf den Befund. Es ist zu beachten,
dass auch unauffdllige Screeningbefunde fiir die Festlegungen von Therapien
entscheidend sein kénnen. Ebenfalls ist der Einsender verpflichtet, in der Patientenakte
samtliche aus fachlicher Sicht flir die derzeitige und kiinftige Behandlung wesentlichen
MaBnahmen und deren Ergebnisse aufzuzeichnen. Die DGNS formuliert hier adaquat,
dass die Befundmitteilung an den Einsender eine Kontrolle des Gesamtprozesses erlaubt.

4. Die DGKL unterstitzt den Vorschlag der DGNS, dass bei einem auffalligen Befund zuerst
mit dem Einsender telefonisch Kontakt aufgenommen wird, um abzuklaren, ob das Frih-
oder Neugeborene noch stationar in der Klinik ist. In diesem Fall sollte die
Befundmitteilung direkt an die behandelnde arztliche Person erfolgen, um ein
vertrauensvolles Arzt-Patienten-Eltern-Verhaltnis zu férdern. Es gilt zeitnah, den
auffdlligen Befund abzukldren (Bestdtigung oder Ausschluss der Erkrankung) im
Interesse des Kindes. Ein zielgerichtetes Management ist in dieser Phase unabdingbar.
Eine Parallelitat der Informationskette tragt dazu nicht bei.

5. Die DGKL empfiehlt bezilglich der Kommunikation der pathologischen Befunde nicht nur
die Qualifikation ,Laborarztin/Laborarzt" zu formulieren. Zusatzlich sollte die Mdglichkeit
bestehen, benannte qualifizierte Personen innerhalb des Screeninglabores zu
beauftragen. Die Leistungen im Rahmen des Neugeborenenscreenings werden bisher von
wenigen spezialisierten Laboren mit hochqualifizierten interdisziplindr tatigen
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Mitarbeitern erbracht, die bereits Uiber viele Jahre diese Diagnostik mitverantworten und
zu dem Erfolg des Neugeborenenscreenings in Deutschland beigetragen haben. Sie
weisen eine hohe Expertise in der Diagnostik der Zielkrankheiten auf. Es ist uns als
wissenschaftliche Gesellschaft ein Anliegen, diese hohe Qualitat beizubehalten.

Die DGKL e.V. empfiehlt dem Gesetzgeber dringend, eine Handlungsanweisung zu
entwickeln (beispielhaft ein Flowchart), wenn eine Kommunikation an die Eltern nicht
maoglich ist z.B. massive Sprachbarriere, Nichterreichbarkeit, Unverstandnis oder
ahnliches. Es gilt sicher zu stellen, dass die Verantwortlichen der Analytik, bei
lebensbedrohlicher Situation flir das Neugeborene rechtssicher tatig sein kdnnen. Es ist
zu beachten, dass die hier initial empfohlene Kommunikation mit den Eltern allein
telefonisch erfolgt. Insbesondere das nonverbale Feedback der Eltern zum Verstandnis
der Notwendigkeit der MaBnahmen kann nicht eingeholt werden. Dies wird insbesondere
dadurch erschwert, dass Screeninglabore nicht Teil des geburtsvorbereitenden,
geburtshilflichen Prozesses sind und daher das Ubermittelnde Labor primar den Eltern
unbekannt ist. Trotz adaquater medizinischer Aufklarung der Eltern zur
Screeninguntersuchung ihres Kindes durch den Einsender kann daher nicht vollstéandig
ausgeschlossen werden, dass einige Eltern beabsichtigt oder unbeabsichtigt ihrer
Flarsorgepflicht nicht nachkommen. Wir bitten daher um eine Klarstellung in der
Kinderrichtlinie, in wieweit die Screeninglabore und darin verantwortlich Tatigen hier
strafrechtlich als auch zivilrechtlich belangt werden kénnen. Wir bitten Sie detaillierter zu
beschreiben, wie haufig Kommunikationsversuche mit den Eltern aufgenommen werden
mussen/sollen (bei Nichterreichbarkeit) und inwieweit legitimierte Organe des Staates
einbezogen werden mussen/kénnen, wenn eine zeitnahe Befundmitteilung nicht gelingt.
Eine Ubermittlung des Befundberichtes per Post an die Eltern (Dauer z.T. bis zu 5 Tagen)
kann aus Sicht der DGKL im Sinne des wahrscheinlich erkrankten Kindes hier nicht die
entlastende MaBBhahme sein.

Weiterhin empfehlen wir wie die DGNS eine Harmonisierung der verwendeten Begriffe:
~Krankheit", ,Erkrankung", ,Stérung" als auch die Harmonisierung flir die Begriffe
~Befundibermittlung®, ,Befundmitteilung® und ,Befundweitergabe". (Anlage 3:
Elterninformation zum Erweiterten Neugeborenen-Screening). Eine finale Prifung
empfehlen wir nach Anpassung der Elterninformation an die weiteren Anderungen der
Kinderrichtlinie nach Abschluss des Stellungnahmeprozesses.

Die DGKL unterstiitzt den Vorschlag der DGNS fir eine gemeinsame
Einverstandniserklarung fiir das Erweiterte Neugeborenenscreening und die Cystische
Fibrose. Es ist uns bewusst, dass es sich um unterschiedliche ethische
Anforderungsstufen flir die Zustimmung zur Untersuchung handelt. Wir empfehlen eine
erneute Abwagung der Vor-und Nachteile in diesem Prozess und verweisen ebenso auf
die aktuelle Situation in Deutschland, dass in 98% der Gesamtfallzahl eine Zustimmung
beiderseits erfolgt.
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9. Die in der Kinderrichtlinie unter §25 benannten Anforderungen an die Labore sollten
nochmals gepriift und spezifiziert werden. In Absatz 2 heiBt es: ,...gelten mit einer
Akkreditierung far medizinische Laborleistungen durch die Deutsche
Akkreditierungsstelle GmbH (DAkkS GmbH) als belegt." Vielmehr sollte hier explizit auf
die Rili-BAK zur Qualitdtssicherung medizinischer Labore verwiesen werden, die
vollumfanglich die Voraussetzungen flr die Durchfihrung definiert. Insbesondere sind im
speziellen Teil B 1 die Mindestanforderungen an die Sicherung der Qualitdt der Ergebnisse
quantitativer laboratoriumsmedizinischer Untersuchungen festgelegt. Diese
Mindestanforderungen umfassen die interne und externe Qualitdtssicherung fur Analyte
des Neugeborenenscreenings im Trockenblut (Tabelle B1 D).

1. Kommentierung des Beschlussentwurfes des GBA vom 24.10.2023

Die DG-KL unterstiitzt die kommentierten Anderungsvorschldge der DGNS, den Sie im
eingereichten Dokument der DGNS zur Kenntnis nehmen.

Folgende Punkt méchte wir nochmals explizit benennen.

Zu § 19 Verantwortlichkeiten

Abs. 1

Ergdinzungsvorschlag:

»~Der Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat, ist fur die
Aufklarung, Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe und
PrebenitbermittlungProbenversand an das Labor verantwortlich. Er hat das Labor mit der
Analyse der zugesandten Proben zu beauftragen und die Ubermittlung des
Screeningbefundes durch das Screeninglabor an ihn zu iiberpriifen."

Begriindung:

Eine zeitnahe Priifung, ob ein Screeningbefund beim Einsender eingegangen ist, gewahrleistet,
dass es auffallt, wenn Trockenblutkarten verlorengegangen sind. Dies ist essentiell, da ein
Standardpostversand keiner Uberwachung unterliegt.

2. Zu § 22 Befundiibermittiung

Abs. 1 Satz 1 und 2

Anderungsvorschlag:

~Wenn die Untersuchung aus der Blutprobe des Kindes im Labor einen auffalligen
ScreeningbefundBefund-ergibt, sind die Eltern zur Abwendung unmittelbarer Gefahren fir die
Gesundheit des Kindes und zur Gewahrleistung einer schnellstméglichen weiteren Diagnostik
unverziglich durch die/den fir die BefundmitteilungBefundibermittlung verantwortliche
Laborarztin oder verantwortlichen Laborarzt oder vom ihm benannte qualifizierte Person,
mundlich sewie-sehriftlich; zu unterrichten. Fir-diese Befundtbermittlung-ist-die Einwilligung
gemaB-§16-Absatz3-Satz 3-VYeraussetzung-



=\ DGKL

Deutsche Gesellschaft fir Kiinische
Chemie und Laboratoriumsmedizin e. V.

Begriindung:

Der Laborbefund ist unserer nach Ansicht kein geeignetes Dokument zur Information von
Eltern/medizinische Laien Uber ein auffdlliges Screeningergebnis. Der Satz 2 kann gestrichen
werden, da diese Einwilligung mit der Einwilligung in das Screening erteilt wurde.

Abs. 5
Strelchungsvorschlag

Begriindung: Wir empfehlen eine Streichung, da ohne eine eindeutige Identifizierung des
Anrufers, die per Telefon aktuell nicht méglich ist, eine miindliche Ubermittlung eines
unauffdlligen Screeningbefundes nicht maoglich ist.

Abs. 4

Erganzungsvorschlag:

Es ist sicherzustellen, dass innerhalb von 24 Stunden nach amFage-des Eingang der Probe die
Laboruntersuchung durchgefiihrt und pathelegiseche auffdllige Befunde unmittelbar
Ubermittelt werden. Die Laborleistung ist zumindest von Montag bis Samstag vorzuhalten.

Begriindung: Je nach Wochentag und Zielerkrankung kann nicht in allen Falle das
Endergebnis innerhalb von 24h vorliegen.

Anlage 3 Elterninformation
Ablaufschema

Anderungsvorschlag:

»~Der Befund der Untersuchung ist unauffallig, thrKirdleidetankeinrerderuntersuchten
Krankheiten. Die Untersuchungen haben keine Hinweise auf eine der Zielkrankheiten
ergeben”

Begriindung:

Diagnostische Test unterliegen Gutekriterien. Keine der verwendeten Testassays flr die zu
untersuchenden Zielerkrankungen weisen eine Sensitivitat als auch eine Spezifitat von 100%
auf. Die Aussage, Ihr Kind leidet an keiner dieser untersuchten Krankheiten stellt damit eine
Fehlinformation dar.

+Wann und wie wird untersucht?"
~Wenn Sie weitere Fragen zur Durchflihrung des Neugeborenenscreenings haben, kénnen Sie
sich an Ihre Arztin oder Ihren Arzt wenden ederim-Laberanrufen—Die Kontakidatendes

Labersfinden-Sie-im-Untersuchungsheftthres Kindes—



=\ DGKL

Deutsche Gesellschaft fir Kiinische
Chemie und Laboratoriumsmedizin e. V.

Begriindung: Die vollstandige Aufkldarung zur Screeninguntersuchung und Durchfiihrung der
Blutentnahme liegt in der Verantwortung des fiir die Geburt zustandigen arztlichen Personals
bzw. der Hebammen und Geburtshelfer. Diese zusatzliche Aufklarungstatigkeit kann durch die
im Screeninglabor tatigen Mitarbeiter nicht gewahrleistet werden. Es handelt sich dabei
wahrscheinlich um ein telefonisches Aufklarungsgesprach. Eine Authentifizierung kann dabei
nicht erfolgen.

~Wer erfahrt das Testergebnis?"

Anderungsvorschlag:

Wir empfehlen die Beibehaltung der bewahrten Praxis, den auffélligen als auch den
unauffalligen Befund dem Einsender beizubehalten. Der Satz sollte nicht gestrichen werden:
.In jedem Falle erhélt der Einsender der Blutprobe innerhalb weniger Tage einen schriftlichen
Befund vom Screeninglabor".

~Was miissen Sie tun, wenn der Screeningbefund auffillig ist?"

Anmerkung:

Die DGKL unterstiitzt den Vorschlag der DGNS, dass die Eltern von einer Arztin oder einem
Arzt der spezialisierten Einrichtung kontaktiert werden, der sie Uber die mégliche Krankheit
genauer informiert sowie einen Termin zur Vorstellung des Kindes vereinbart.

Anderungsvorschlag:

»~Ihr Einverstandnis umfasst das erweiterte Neugeborenen-Screening auf die oben genannten
Zielerkrankungen sowie die Verarbeitung der personenbezogenen Angaben zur Durchflihrung
des erweiterten Neugeborenen-Screenings und die Befundmitteilung."

Begriindung:

Die Einwilligung der Eltern sollte den vollstdndigen Screeningprozess, auch das Vorgehen bei
einem auffalligen Befund, umfassen. Ziel des Screenings ist es, einen auffalligen Befund
festzustellen und weiter abzukldren. Eine zweite, zusatzliche Einwilligung fiur die
Befundweitergabe an ein spezialisiertes Zentrum sollte schon im Erstgesprach im Rahmen der
Aufklarung zur Untersuchung eingeholt werden. Erfolgt dies nicht, verkompliziert es den
Prozess und verzégert die weitere Diagnostik und Therapie.

Wir stehen Ihnen als Fachgesellschaft mit unserer Expertise fiir eine weitere Anpassung der
Kinderrichtlinie jederzeit flir einen konstruktiven Austausch zur Verfligung.

Mit freundlichen GriBen,
im Auftrag des Prasidiums der DGKL e.V.

Yot Boncl!
Dr. med. Katrin Borucki
Schriftfihrerin der DGKL
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Priufung der Kinder-Richtlinie aufgrund aktualisierter
Anforderungen an die Durchfiihrung genetischer
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Herr Dr. Oliver Blankenstein
Frau Dr. Inken Brockow

Deutsche Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ)
Herr Prof. Dr. med. Georg Friedrich Hoffmann
Herr Prof. Dr. Rainer Rossi

Gendiagnostik-Kommission (GEKO)
Frau Dr. med. Uta Nennstiel
Frau Prof. Dr. rer. nat. Uta Ceglarek

Deutsche Gesellschaft fiir Klinische Chemie und Laboratoriumsmedizin (DGKL)
Frau Dr. med. Katrin Borucki
Herr Prof. Dr. Matthias Nauck



Beginn der Anhérung: 11:31 Uhr

(Die angemeldeten Teilnehmer sind der Videokonferenz beigetreten.)

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Einen schonen guten Tag! Ich begriiRe alle Teilnehmer im
Namen des Unterausschusses Methodenbewertung des Gemeinsamen Bundesausschusses zu
unserer miindlichen Anhérung zur:

Priifung der Kinder-Richtlinie aufgrund aktualisierter Anforderungen an die
Durchfiihrung genetischer Reihenuntersuchungen gemdB § 23 Absatz 2
Nummer 6 Gendiagnostikgesetz: Erweitertes Neugeborenen-Screening und
Mukoviszidose-Screening

Hierbei geht es darum, dass wir insbesondere Anpassungen zum Mitteilungskonzept
vorgenommen haben, um fir eine schnelle Abwicklung sorgen zu kdénnen. Ich sage das, weil
wir umfangreiche Stellungnahmen erhalten haben, die auch wesentliche weitere Inhalte
hatten. Ich méchte damit auf diesen Teil der Anderung an der Kinder-Richtlinie fokussieren,
die wir heute hier in der Anhorung besprechen.

Angemeldet sind fiir die Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik Frau Prof. Schrock und Frau
Prof. Holinski-Feder, fir die Deutsche Gesellschaft fiir Neugeborenenscreening Herr
Dr. Blankenstein und Frau Dr. Brockow, fiir die Deutsche Gesellschaft fiir Kinder- und
Jugendmedizin Herr Prof. Hoffmann und Herr Prof. Rossi, fur die Gendiagnostik-Kommission
Frau Dr. Nennstiel und Frau Prof. Ceglarek sowie fiir die Deutsche Gesellschaft fir Klinische
Chemie und Laboratoriumsmedizin Frau Dr. Borucki und Herr Prof. Nauck — guten Morgen!

Einige Vorbemerkungen: Vielen Dank fir lhre sehr umfangreichen und sehr detaillierten
schriftlichen Stellungnahmen sowie lhre konstruktiven Hinweise. Ich versichere lhnen, dass
wir uns angucken, was wir davon (bernehmen, unter standiger Begleitung der
Rechtsabteilung.

Gleichermallen ist es in dieser Anhorung nicht moglich, einzelne Satzteile oder
Wortersetzungen in diesem Text zu diskutieren. Ich bitte daher, sich auf wesentliche Punkte
zu konzentrieren. Ich gehe davon aus, dass es auch noch Fragen aus dem Unterausschuss
geben wird. Wie gesagt, die einzelnen Vorschlage zu den Umformulierungen kénnen wir in
dieser Anhérung kaum diskutieren.

Ich bitte darum, sich auf die wesentlichen Teile der Anderungen zu beschrinken, auch wenn
wir weitere inhaltliche Hinweise fiir Anderungen der Kinder-Richtlinie im Hinblick auf das
erweiterte Neugeborenen-Screening und Mukoviszidose-Screening erhalten haben. Wir
nehmen sie natirlich auf, sie sind aber heute nicht Gegenstand dieses Beratungsverfahrens.

Wir erzeugen von dieser Anhérung eine Aufzeichnung und ein Wortprotokoll, dieses wird
hinterher im Rahmen der Unterlagen veroffentlicht werden.

Ich werde lhnen jetzt die Moglichkeit flir ein Statement geben. Anschlieflend gibt es sicherlich
Fragen aus dem Unterausschuss. Wenn Sie dann Erganzungen haben, wiirde ich bitten, dass
Sie sich im Chat zu Wort melden, dann haben wir Sie auf der Rednerliste.

Jetzt gebe ich der Deutschen Gesellschaft fiir Neugeborenenscreening die Moglichkeit zu
einem Statement, Frau Dr. Brockow, Sie haben das Wort.



Frau Dr. Brockow (DGNS): Wenn es moglich ist, wiirde ich das noch nach hinten verschieben,
weil Herr Blankenstein dieses Statement machen wollte. Wenn das nicht klappen sollte, kann
ich das gern Gibernehmen, aber eigentlich hatten wir es anders geplant.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Das konnen wir gern machen. — Dann Ubergebe ich jetzt
an die Deutsche Gesellschaft fir Kinder- und Jugendmedizin, Herr Prof. Rossi.

Herr Prof. Rossi (DGKIJ): Ja, das verhilt sich dahnlich. Das hatte im Wesentlichen Herr Hoffmann
vorbereitet. Mir wire es sehr recht, wenn die Deutsche Gesellschaft fir
Neugeborenenscreening die Stellungnahme zuerst macht. Wir haben keine wesentlichen
Punkte Uiber das, was wir schriftlich gedulRert haben, hinaus. Ich ware auf die Diskussion und
die Riickfragen gespannt.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Okay. — Herr Prof. Hoffmann, mochten Sie jetzt sprechen?

Herr Prof. Hoffmann (DGKIJ): In Anbetracht des Statements, das wir abgegeben haben, das
relativ gleichmaBig wichtig ist, wiirde ich das lieber in der Diskussion machen, statt jetzt 10
verschiedene Punkte anzusprechen, weil das Statement sicherlich gesehen wurde.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Das Statement wurde nicht nur gesehen, sondern schon
mehrfach gelesen. Wir sind dabei, jeden Vorschlag einer Erganzung, Korrektur aufzunehmen.

Herr Prof. Hoffmann (DGKJ): Das Wichtigste ist: Ich stehe natiirlich gern fiir jegliche Fragen
zur Verfiigung.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Herzlichen Dank. — Es war der Wunsch geduBert worden,
dass die Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik beginnen soll. — Frau Prof. Schrock.

Frau Prof. Schrock (GfH): Herzlichen Dank! Uns ist wichtig, dass Sie die am 22. November an
Sie geschickten Anderungen moglichst einbeziehen. Das betrifft zum ersten die SMA, da wird
bisher nur die Exon 7/(8)-Deletion erfasst. Hier sollte die Diagnostik umfassender sein, auch
bei einer zystischen Fibrose wiinschen wir uns Erweiterungen.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Augenblick, bitte. Ich habe eben eine sehr ausfiihrliche
Vorbemerkung gemacht und gesagt, dass der Gegenstand der heutigen Anh6rung allein die
Anderungen im Hinblick auf das Mitteilungskonzept ist. Alle weiteren Anderungen haben wir
zur Kenntnis genommen. Die sind nicht Gegenstand dieses Beratungsverfahrens. Die haben
wir in lhren Stellungnahmen gelesen, ich wiirde Sie bitten, sich darauf zu beschranken.

Frau Prof. Schréck (GfH): Danke schon. — Zur Mitteilungssituation wird Frau Prof. Holinski-
Feder sprechen.

Frau Prof. Holinski-Feder (GfH): In der Kinder-Richtlinie werden eigentlich grundsatzlich
genetische Erkrankungen diagnostiziert, entweder liber Laborparameter oder direkt Gber
genetische Analysen. Da gilt eigentlich fiir alle auch eine letztlich pradiktive Situation, die
Kinder sind ja zundachst mal gesund. Und es wird in Verfahren der Befundmitteilungen und der
Bedenkzeit der Eltern nur die Mukoviszidose als genetische Erkrankung behandelt, nicht aber
alle anderen. Das gilt eigentlich gleichermaRen fiir die SMA, die auch direkt gleich genetisch
analysiert wird, und fiir alle anderen Erkrankungen, die da getestet werden. Wir bitten darum,
dass diese Verfahrensweise der Aufklarung des Befundflows und der Befundmitteilung an die
Eltern in gleicher Weise fiir alle Erkrankungen gehandhabt wird.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Dann die Gendiagnostik-Kommission, Frau
Dr. Nennstiel.



Frau Dr. Nennstiel (GEKO): Ich wiirde meiner Vorrednerin widersprechen wollen: Es handelt
sich um eine diagnostische genetische Untersuchung, denn die Kinder haben die Erkrankung,
auch wenn sie noch nicht alle Symptome haben. Das ist von der Gendiagnostik-Kommission
wiederholt gesagt worden.

Dann mochte ich mich im Namen der Gendiagnostik-Kommission beim G-BA dafiir bedanken,
dass Sie in der Richtlinie die Regelung, ebenso die Befundmitteilung, aber auch zum Tracking
und zur Qualitatssicherung entsprechend der Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission
Uberarbeitet haben. Die Gendiagnostik-Kommission legt Wert darauf mitzuteilen, dass
unseres Erachtens die Eltern bereits bei der ersten Aufklarung zum Screening in eine
Befundmitteilung an ein spezialisiertes Zentrum einwilligen kdnnen. Die Eltern haben ja
jederzeit ein Widerrufsrecht, sie kdnnen also, wenn der Befund auffallig ist, widersprechen —
oder auch wahrend des Prozesses.

Des Weiteren legen wir grofen Wert darauf, dass auch der Einsender immer einen Befund
erhalt. Nach unserer Auffassung ist das auch haftungsrechtlich notwendig. Und es ist so, dass
bei stationar aufgenommenen Kindern es uns wichtig erscheint, dass die Eltern vom
behandelnden Arzt lber die Erkrankung informiert werden. Viele der auffalligen Befunde
werden gerade bei den kranken Kindern durch eine Kontrollkarte unauffallig. Da reicht es
unseres Erachtens, wenn die Eltern aus dem Arztbrief spater oder in Gesprachen mit dem Arzt,
wenn der Befund unauffallig geworden ist, es mitgeteilt bekommen, dann werden sie nicht
zusatzlich belastet.

Ubrigens gibt es auch seltene Fille, die wir aus dem Tracking kennen, in denen das Kind
verstorben ist, das ist einfach eine Katastrophe, wenn die Eltern angerufen werden, das weil
der Einsender, oder auch die ganzen Adoptivkinder und dhnliche Falle. Wie gesagt: Es sind
seltene, aber dramatische Ereignisse.

Und wir halten es nach wie vor fiir wichtig, dass hochauffallige Befunde, soweit mdglich, vom
Zentrum mitgeteilt werden — denn es handelt sich dabei um einen Notfall —, damit die Zeiten
eingehalten werden kdnnen. — Vielen Dank.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank fiir Ihre Ergdnzungen. Sie wissen, dass wir hier
die ,,Quadratur des Kreises” versuchen, gleichermalRen gesetzeskonform zu handeln und die
Vorgaben zu beriicksichtigen, das war nicht einfach und ist es weiterhin nicht. — Frau
Prof. Ceglarek, haben Sie Erganzungen?

Frau Prof. Ceglarek (GEKO): Nein, habe ich nicht, danke.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Dann gebe ich jetzt weiter an die Deutsche
Gesellschaft fur Klinische Chemie und Laboratoriumsmedizin, Frau Dr. Borucki.

Frau Dr. Borucki (DGKL): Herzlichen Dank. — Hier wird ja immer viel von Labormedizinern
gesprochen; wir als DGKL sind ganz eng mit der DGNS und mochten die Vorschlage der DGNS
unterstitzen.

Wir sind die Handelnden, wir Gibermitteln diese Laborbefunde an die Eltern, weshalb ich noch
mal auf die Breite innerhalb der Community hinweisen méchte. In vielen, gerade kleineren,
Screening-Laboratorien — so viele gibt es ja nicht — haben wir sehr addaquate Wege gefunden,
dem Einsender diesen auffilligen Befund zuriick zu Gbermitteln.

Wir als DGKL sehen es eher kritisch, wenn wir den Erstauftakt mit den Eltern machen, denn
wir kdnnen uns eher eine Position vorstellen, dass wir dort zu zweit agieren. Und uns macht
es groBe Sorgen, wenn wir den Einsender oder die Eltern nicht adaquat erreichen, zum
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Beispiel bei Sprachhiirden, wenn dieser Telefonanruf ignoriert wird, weil Menschen nach der
Geburt mit ihrem Kind ihren eigenen Weg gehen und sich gern von allem abschotten.

Wir brauchen fir uns als Labore ein Eskalationsschema: Wer hilft uns, wenn wir die
Information einer schwerwiegenden Erkrankung nicht Gbermitteln kénnen? — Es gibt keine
Beziehung zu uns als Screening-Labor. Das ist etwas anderes, wenn eine gyndkologische Klinik,
eine Geburtsklinik dort anruft, das kann man nachvollziehen. Viele Eltern vergessen in diesem
Geburtsstress, aber auch in der Freude der Geburt, dass die Kinder dieses Neugeborenen-
Screening erhalten haben. Da bitte ich den Gesetzgeber, uns etwas an die Hand zu geben, wie
unsere Eskalationsstufen sein kdnnen. Wann diirfen wir denn aufhéren anzurufen? — Wir
dirfen eigentlich nie aufhoren anzurufen. Das mdéchte ich Ihnen als Verantwortliche fiir das
Neugeborenen-Screening fiir das Land Sachsen-Anhalt mitteilen. Das macht mir sehr grofRe
Sorgen und da bitte ich um eine Regelung.

Zur Labormedizin: Es ist uns wichtig, dass ein unauffalliger Screening-Befund nicht in den
digitalen Akten eines Screening-Labors verbleibt. Er muss an jemanden Ubermittelt werden
und das kann nicht auf dem Postweg flinf Tage spater bei den Eltern sein, das ist auch wichtig.
Wir missen es an den Vorgang der Geburt hdangen. Wir brauchen hier als Labor-Mediziner
rechtliche Sicherheit. Das ist unser personliches Anliegen: dass Sie uns wahrnehmen als Labor-
Mediziner, die im Screening-Labor sind, damit wir eine Handlungsanweisung haben fir alle
Befunde, die wir nicht adaquat Gbermitteln kdnnen. — Vielen Dank.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank, Frau Borucki. — Herr Prof. Nauck.

Herr Prof. Nauck (DGKL): Ich mochte einen Punkt ergdnzen, der kirzlich mehrfach durch die
Presse gegangen ist. Wir haben ein grofRes Problem mit und grolRe Sorge vor den veranderten
Postlaufzeiten. Wenn Postsendungen erst nach 3 Tagen in 90 % der Falle das Ziel erreichen,
dann kdnnen wir uns im Labor anstrengen, wie wir wollen, wenn die Karte spater ankommt,
als bislang, dann haben wir da Schwierigkeiten, wenn wir bei den kritischen Befunden die
Information, das Material, das wir untersuchen, erst deutlich spater bekommen. Das ist ein
ganz genereller Punkt, den ich in dieser Anhérung einmal kommunizieren méchte.

Und in Ergdnzung zu unserer Anmerkung beim § 25, Anforderungen an die Laboratorien: Hier
wird zurzeit auf die Akkreditierung verwiesen, dass dann die organisatorisch-operativen
Voraussetzungen erfiillt sind. Ich méchte betonen, dass in der Rili-BAK die entsprechenden
Kriterien viel mehr sind als ein allgemeines Qualitatsmanagementsystem. Hier haben wir auch
eine eigene, im G-BA allgemeine QM-Normrichtlinie. Und in der Rili-BAK ist Ergebnisqualitat
definiert, und in der Akkreditierungsnorm, auch der neuen, finden Sie weder Trockenblut noch
Screening noch Neugeborenen-Screening. — Vielen Dank.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Herzlichen Dank fir diese Ergdanzung, leider kann der G-BA
nicht alles lésen. — Dann Ubergeben ich an die Deutsche Gesellschaft fir
Neugeborenenscreening, Herr Dr. Blankenstein.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Vielen Dank. Die Deutsche Gesellschaft firs
Neugeborenenscreening bedankt sich fiir die Gelegenheit hier Stellung nehmen zu kénnen,
auch fir die Bemiihungen des G-BA, mit diesem Entwurf Verantwortlichkeiten und viele
Dinge, die wir seit vielen Jahren gewlinscht haben, umzusetzen.

Ich greife den Begriff ,Quadratur des Kreises” auf: Wir wissen um die Schwierigkeiten und
bedanken uns fiir die Bemihungen. Aber auch hier gibt es einige Dinge, die wir noch mal
anmerken mochten.



Wir begriRen, dass die Verantwortlichkeiten jetzt geregelt sind, aber den Einsender ganz
herausnehmen ist schwierig. Der Einsender sollte durchaus einen Befund bekommen und in
den Kommunikationsprozess - zumindest optional - eingebunden werden —und sei es nur mit
der Frage: Gibt es dieses Kind noch? — Es ist furchtbar, wenn man Eltern anruft und das Kind
ist verstorben, das sind sehr traumatische Situationen. Und man muss uns als Laboren dann
auch erlauben, sich vor diesen Dingen addaquat kommunikativ zu schitzen.

Weiterhin wiirde ich gern noch zu § 17, Zielkrankheiten, zu den Second-Tier-Untersuchungen
sagen: Wir begriRen das, sehen aber die Notwendigkeit, hier noch einige Zahlen
nachzubringen: 1 auf 1.000 Kinder sind aktuell falsch-positiv dadurch, dass sie pavalinhaltige
Antibiotika genommen haben. Und wir haben fiir jeden echten Fall einer Isovalerianazidamie
etwa 100 falsch-positive Recalls, sodass wir das gern noch erganzen wiirden um eine Second-
Tier-Untersuchung auf die entsprechenden Antibiotikabestandteile, die leider in den
normalen Screening-Untersuchungen nicht von einem echten Isovaleryl-Carnitin zu
unterscheiden sind. Das haben wir auch in der schriftlichen Stellungnahme angemerkt, aber
ich wollte es noch einmal verstarken.

Ich finde es auch wichtig, dass der Befundriicklauf von den Einsendern Uberprift werden
muss, um Versandfehler zu erkennen. Ich wollte auch fiir § 21 dringend anregen, die Regelung
der Patientenorganisation anzunehmen, indem die Versandzeit auf 24 Stunden definiert wird,
denn die Neuentwicklung des Postrechts verbietet uns ansonsten — wir geben uns hier viel
Mihe, das Screening schnell und gut zu machen, aber wenn wir da schon drei Tage verlieren,
konnen wir alle Bemiihungen des G-BA nicht aufholen. Deswegen muss durch diese
Formulierung, dass der Versand innerhalb von 24 Stunden sicherzustellen ist, uns hier erlaubt
werden, eine Neuorganisation der Versandlogistik anzugehen, auch wenn es noch keine
Losung gibt. Immerhin gibt es DHL Express; gegebenenfalls miissen wir dann umsteigen.

Zu § 26, zur Qualitatssicherung: Die DGNS hat tber 20 Jahre den Screening-Report aufgebaut,
etabliert und ihn als wesentliches europdisches Dokument der Qualitdatsentwicklung im
Screening auch international etabliert. Wir wiirden uns wiinschen, da die bisherigen
Strukturen weiterhin zu bertcksichtigen, dass auch in der Richtlinie so zu formulieren, denn
tatsachlich ist das eines der in unserer Satzung der DGNS formulierten Hauptziele der
Fachgesellschaft - und das lauft jetzt so ein bisschen anonym auch ins Nirgendwo. Wir sind
sicher, dass wir da berlicksichtigt werden sollen, aber wiirden uns da dringend wiinschen,
etwas mehr Sicherheit zu bekommen, damit auch die bestehenden Strukturen und
Datenpools beriicksichtigt werden. — Vielen Dank.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Das ist schon mehr als die Quadratur des
Kreises, was wir hier als Aufgabe haben, also wie sollen wir auch noch organisieren, dass DHL
funktioniert? Ich kann es lhnen nicht sagen.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Nicht organisieren, aber regeln. Das gibt Luft, damit andere
Menschen dann organisieren kénnen. Insofern ist das eine super Sache, dass Sie da schon eine
gute Regelung haben.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Genau, dann muss der GKV-Versicherte auch noch einen
eigenen Expressdienst finanzieren, okay. - Frau Brockow.

Frau Dr. Brockow (DGNS): Ich unterstiitze, was Herr Blankenstein gesagt hat. Ziel des
Screenings ist — das sehen wir an den DGNS-Reporten —, dass die Abklarung des Befundes nach
einem auffalligen Screening so schnell wie moglich erfolgt. Da haben Sie viele gute Ansatze in
lhren Anderungen, damit der Befund schnell mitgeteilt wird, ohne groBe Umwege iiber den



Einsender. Dass die Postzeit kurz sein muss, ist auch wichtig, auch, dass eine
Konfirmationsdiagnostik zurtickgespiegelt wird. Die Einzelheiten stehen in der Stellungnahme.
Ich denke, das oberste Ziel muss sein: Bei so einem Screening muss beim Kind so schnell wie
moglich eine bestehende Zielkrankheit diagnostiziert werden, dafir muss alles gemacht
werden in der Richtlinie, damit das so schnell wie moglich erfolgt, da gibt es gute Ansatze.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Dann eroffne ich jetzt die Runde fir Fragen
aus dem Kreis des Unterausschusses, Frau U..

Frau U. (GKV-SV): Vielen Dank fiir die Stellungnahmen und dafiir, dass Sie unsere
Bemiihungen wertschatzen. Aber ich habe das Geflihl, dass wir wieder da sind, wo wir vorher
waren, gerade mit Ihren Wiinschen: dass jetzt die Einsender doch wieder einbezogen werden
sollen. Uns war es wichtig, eine klare Regelung zu finden, damit klar ist, wer den Befund
mitteilt. Jetzt ist doch wieder tiberall eine Offnung da, also bei allen Stellungnehmern, sodass
ich nicht weil}, ob wir nicht doch vielleicht bei dieser Ausnahmeregelung bleiben sollten, die
wir schon hatten, oder wie wir dieses Zusammenspiel zwischen Labor und Einsender so regeln,
dass es nicht ein Mehraufwand ist und Klarheit besteht.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank, Frau U.. — Mdchten Sie eine erganzende Frage
stellen, Frau S., oder erst mal die Antworten abwarten? — Herr Rossi.

Herr Prof. Rossi (DGKJ): Mir ist das mit den Einsendern und der Information wichtig: Ein Drittel
der Neugeborenen der Republik kommt in Kliniken zur Welt, in denen nicht 24 Stunden ein
Kinderarzt ist. Das sind etwa 250.000. Und dort, wenn dann ,,nur” der Gynakologe erfdhrt, was
das Kind hat, muss der Gynakologe liber Dinge reden, die er nicht wirklich versteht und wir
auch nicht erwarten kdnnen, dass er das versteht. Wir konnten als Kinderarzte ja auch nicht
Uber gynakologische Erkrankungen verniinftig aufklaren. Deshalb ist es wichtig und richtig,
dass eine kompetente Information bei den Eltern ankommt, dass da nicht jemand
Halbrichtiges antwortet, sondern ein Labor oder ein Spezialist, der von der Erkrankung wirklich
etwas versteht. Die Eltern sind ziemlich unter Schock, wenn sie horen, das Kind hat diese oder
jene Erkrankung, da muss ganz schnell etwas passieren — und sei es nur die Komplettierung
der Diagnostik, weil in falsch-positiven Befunden - - Aber diese Information muss fach- und
sachgerecht sein. Die kdnnen wir nicht von unseren gyndkologischen Kolleginnen und
Kollegen erwarten. — Danke.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank, Herr Rossi. — Es stellt sich allein die Frage nach
dem Wie. Aber vielleicht erhalten wir darauf noch Antworten. — Frau Ceglarek.

Frau Prof. Ceglarek (GEKO): Frau U., ich glaube, das muss man trennen. Die jetzige Regelung
ist grundsatzlich gut. Es sollte aber demjenigen, der es lbermittelt, mehr Freiheitsgrad
gegeben werden zu entscheiden: Wie binde ich den Einsender auf dem Weg zu den Eltern ein?
— Die Befundmitteilung an den Einsender ist der Abschluss einer diagnostischen Anforderung,
wie sie fir die Dokumentationspflicht an den Einsender erforderlich ist. Ich sehe es gar nicht
problematisch, das mit reinzunehmen und den Gesamtprozess so zu lassen, denn es bleibt ja
trotzdem die Verantwortung beim Laborarzt, die Eltern zu informieren. Das ist ja nicht mit der
Befundiibermittlung an den Einsender gegeben. Also ich denke, dass wir die Einsender auch
persdnlich mitnehmen missen, denn sie sind Bestandteil dieses Screening-Prozesses und sie
brauchen fiir ihre Akten, wenn sie Blut abnehmen, das zu uns schicken, ein Ergebnis, auch fir
alle, die dort nachsorgen, und es ist eine Dokumentationspflicht. Deswegen hatten wir das
jetzt auch aus GEKO-Sicht - ich weiB auch, dass die DGNS das auch so sieht, auch die DGKL - so
eingebracht. Aber der Grund, also das, was grundsétzlich drinsteht, das ist natirlich sehr
positiv zu sehen.
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Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Ich habe eine Wortmeldung von Herrn
Blankenstein.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Ich denke, dass man uns da nicht falsch verstehen soll. Es geht
darum, dass wir alle wollen, dass die Verantwortlichkeit klar festgelegt ist, das haben Sie
gemacht mit dem Laborarzt. Und wir als Labordrzte missen uns jetzt die Strukturen dafur
schaffen, das optimal zu machen, zum Teil tun wir das schon und haben die schon. Wenn wir
sagen, der Einsender soll auch einen Befund bekommen, heildt das nicht, dass wir uns
komplett vor dieser Verantwortung driicken wollen. Frau Ceglarek sagte schon: Man kann das
auch regional, so wie es ist, dann optimal regeln. Ich glaube, die Laborarzte sind diejenigen,
welche die regionalen Strukturen am besten im Griff haben und die dann auch entsprechend
einsetzen konnen. Ich bleibe dabei — das ist auch nicht unmoglich geworden —, dass die beste
Stelle, den Befund zu informieren, diejenigen sind, die spater die Kinderarzte sind, die das Kind
dann weiterversorgen in Form der spezialisierten Zentren. Da sehe ich lhre Bemihungen, das
weitestgehend moglich zu machen, und wir werden versuchen, daraus das Beste zu machen,
vielmehr kdnnen wir nicht tun. Und ich halte es fur verniinftig, dass wir den Einsender vor der
Frage ,Ist der Befund angekommen?”, indem wir denen den Befund geben und eine
Befundriicklaufkontrolle machen, nicht komplett rausnehmen.

Und bei diesen schwierigen Situationen, die zwar selten, aber dramatisch sind, brauchen wir
weiterhin die Unterstiitzung der Einsender. Insofern glaube ich, dass wir gar nicht so weit weg
sind von der Quadratur des Kreises, Frau U.. Sie mlissen jetzt auch nicht denken, wir sind da,
wo wir schon einmal waren, sondern ich glaube, wir sind ein Stlick weiter. Wir haben hier
Kompetenzen zugewiesen, auch in Ihrer Formulierung, bleiben Sie mutig! — Vielen Dank.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Herr Hoffmann.

Herr Prof. Hoffmann (DGKIJ): Ich wollte noch mal dazu bekraftigen, damit nicht doch im
Hinterkopf solche Zahlen bleiben. Zum Beispiel hat Herr Rossi recht, dass ein Drittel der
Kliniken keinen Padiater hat. Das sind ja nicht — dass wir dieses Drittel anrufen um 52.000,
sondern es geht ja um die - - Es geht auch nicht um Wiederholungsuntersuchungen, wo zu
wenig Blut drauf war, wir erleben auch, dass Kaffee auf der Karte ist. Also das sind alles Sachen,
wo wir nicht telefonisch mit den Eltern am gleichen Tag in Kontakt treten wollen. Darum ist
es auch wichtig, dass man den Informationsfluss tber die einsendenden Kliniken ldsst, zum
Beispiel wenn das Kind innerhalb der Klinik in die Padiatrie verlegt wurde. Das ist ein bisschen
unterschiedlich von den Krankheiten. Aber das Ubliche ist, dass wir abends, weil wir am
gleichen Tag, wo wir auch zu Ende bearbeiten, einen auffalligen Befund haben und dann mit
der Geburtsklinik telefonieren und mit den Kollegen absprechen: Werden wir jetzt
weiterverbunden auf die padiatrische Seite, weil das Kind verlegt wurde, oder sollen wir die
Eltern anrufen? Das ist auch fiir die Klinik wichtig, dass die dann einen Eintrag - - Die sagen
immer ,Ja“, weil sie nicht wissen, wovon wir reden. Und dann ist es wichtig, dass sie einen
Eintrag in ihrer Krankenakte machen ,Herr Rossi aus dem Screening-Labor hat angerufen und
er versuchte, die Familie zu kontaktieren”.

Ubrigens ist in dem Kontext auch ein Austausch wichtig: Ist die Telefonnummer da, haben wir
eine Handynummer? — Diese ganzen Unterlagen sind ja in der einsendenden Klinik von der
Familie, also so ist das gemeint. Und der schriftliche Befund geht dann auch, aber eben mit
der Postdauer, da hin und wir machen auch die entsprechenden Eintrdge und sind dazu
berechtigt. Und das sind eben nicht 250.000 Kinder, sondern es sind ja nur die mit kritischen
Krankheiten auffilligen. Und wenn zum Beispiel eine Hebamme oder ein Kinderarzt anruft und
die Praxis ist zu, weil sie halt sonst keinen Weg haben - - Es gibt Krankheiten, wo am Morgen
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schon das Kind mit schwerem Schaden gekommen ist. Und das wollte ich auch noch mal
sagen: Das kann ein Kinderarzt nicht immer perfekt beurteilen, wenn wir die Eltern anrufen
und fragen ,Wie geht’s dem Kind?“, weil wir dann teilweise, je nachdem, wo sie in der Gegend
sind - - Aber das sind alles personliche Erlebnisse. Dann miissen wir den Eltern sagen ,Dann
nehmen Sie sich ein Taxi und fahren sofort nachts um 2 Uhr in die Kinderklinik”. Also bevor
man das auf diesem Niveau betreiben muss — das ist ja nur bei wenigen Kindern —, aber da ist
es wirklich gerechtfertigt, dass wir uns mit dem Einsender in Verbindung setzen und dann
agieren und das klappt auch immer gut.

Also wir hatten, wenn wir das nicht machen dirften oder wenn - - Und darum sollte auch ein
Kinderarzt fragen, wie es dem Kind geht - da gibt’s viele Sachen, das will ich jetzt nicht
vortragen — und dann wirde das auch klappen, das wurde ja teilweise schon durchgefiihrt,
und jetzt haben Sie es verniinftig formuliert. So ist meine Einschdtzung dazu - aber auch, wenn
was passiert.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Herzlichen Dank. — Frau Borucki.

Frau Dr. Borucki (DGKL): Entschuldigung, darauf muss ich noch mal eingehen. Die Richtlinie
regelt aktuell: Egal was kommt, wir als Labore rufen zuerst, vornehmlich zuerst die Eltern an.
Da gibt es keine Abweichung aktuell: ,Ich rufe mal erst die spezialisierte Kindereinrichtung
an“. Denn ich frage bei diesem Prozess die Eltern ,Darf ich das tun?“. Also das ist meine Lesart
in dieser Richtlinie. Es passiert nicht ein paralleler Prozess, sondern einer, der
hintereinandergeschaltet ist. Und wenn wir das nicht dndern, dass wir bereits im Backup
jemanden haben, der diese Kinderarztsituation mit auffangt, machen wir eher viele Dinge
nicht so gut. Momentan passiert ein genau unterschiedliches Verfahren: Es ist so, dass einige
Labore direkt an die Eltern weiterkommunizieren, es ist so, dass einige Kinderkliniken die
Eltern informieren. Das ist jetzt ein bisschen ungeregelt. Das funktioniert an vielen Orten
extrem gut, weil es fir viele Dinge eine individualisierte Losung gibt. Was wir hier aber
machen, ist ganz klar, so steht es drin: Der erste Weg ist immer der Labormediziner mit den
Eltern. Und wenn wir das nicht besser formulieren in der Richtlinie, haben wir nachher ein
rechtliches Problem. Dariber bitte ich noch mal nachzudenken: dass wir diesen Prozess nicht
hintereinander aufstellen, sondern parallel, auch die Information an das Spezialzentrum.

Bitte denken Sie an all die Kinder, wo wir einen Praanalytikfehler haben, wo Kinder zu friih
geboren sind. Da missen wir mit dem Einsender kommunizieren, denn die Praanalytik liegt
im Aufgabenbereich des Einsenders. Ich bitte darum, das auch noch mal ganz klar in der
Richtlinie zu benennen. Bitte sehen Sie es mir nach, dass wir als Labore und als Labormediziner
unseren Mitarbeitern dort eine ganz klare Handlungsanweisung vorgeben missen. Wir haben
nichts gewonnen, wenn wir taglich auftretende Aspekte nicht klar definieren. — Danke.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Frau S..

Frau Dr. S. (DKG): Uns wiirde noch mal interessieren, inwieweit die Labore immer genau
wissen, dass der Einsender eine Neonatologie ist. Also ist das so klar auf den
Einsenderinformationen bzw. der Karte zu sehen, dass der Einsender eine Neonatologie ist?

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Bitte, Frau Borucki.

Frau Dr. Borucki (DGKL): Nein, fiir uns ist das nicht immer sichtbar, weil sich der Prozess schon
gegebenenfalls ein Stlick verandert hat, konnen wir nicht definitiv sagen zu 100 %, konnen wir
nicht sehen. Aber ich glaube, Herr Blankenstein kann das noch besser beurteilen.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Herr Blankenstein.



Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Also es gibt Kinder, die werden in der Zeit, in der das in der
Post ist — das sind inzwischen nicht mehr ein, sondern bis zu vier Tage — verlegt, und in dem
Fall ist es wichtig, dass man nachfragen darf, wo das Kind ist. Im Fall der Friihgeburt ist es
relativ eindeutig, weil dann sind das neonatologische Einrichtungen, mit denen man ganz
anders reden kann als mit zum Beispiel geburtshilflichen Einrichtungen. Aber den Einsender
zu fragen ,,Habt ihr das Kind noch?” ist eine verniinftige Sache und gefdhrdet nicht —und
verletzt auch nicht — die Verantwortlichkeiten, das machen wir jeden Tag ganz oft. Das nimmt
auch nicht die Verantwortung vom Laborarzt weg, sondern ist eine sinnvolle MalRnahme.

Man muss auch sagen: Die Eltern in die Verantwortung zu nehmen, wenn es um die Frage
einer kritischen Erkrankung geht, dann die freie Arztwahl zu machen, da sind wir als zentrales
Element dieses Kommunikationssystems durchaus in der Lage zu fragen ,Wer ist hier der
richtige Mensch?”, also erst mal die Kommunikation weiterzugeben. Da wiirde ich in der
Notfallsituation der betroffenen Kinder nicht die freie Arztwahl fir so relevant halten, sondern
sagen: ,Hier ist ein Zentrum, das kann Sie beraten” und das tut es auch. Und wenn dann die
Eltern sagen, dass sie nicht dahin wollen, wird auch keiner sagen ,Nein, Sie missen aber
dahin“. Ich glaube, das Wichtigste ist, dass fir die Eltern der Prozess nicht immer wieder neu
,Was will ich denn?“, sondern klar, strukturiert und linear ist. — Vielen Dank.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank, Herr Blankenstein. — Frau S..

Frau Dr. S. (DKG): Noch eine zweite Frage: Praanalytikfehler, also im Sinne von Indikator hat
zu wenig Material, das hatten Sie auch in den Stellungnahmen angemerkt: dass dazu
moglicherweise auch Regelungen notwendig werden sollten. Wie sind da die derzeitigen
Mitteilungswege, wenn die Karte zu wenig Material aufweist?

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Herr Hoffmann.

Herr Prof. Hoffmann (DGKIJ): Also in der Richtlinie der deutschen Gesetzgebung zur Kinder-
und Jugendmedizin ist das klar aufgefiihrt, hoffentlich hilft das dann auch. Neben
unauffalligen Befunden, die natirlich an den Einsender zuriickkommuniziert werden, gibt es
dann sehr viel haufiger diese kritischen auffalligen Befunde, kontrollbediirftige Befunde und
da ist das alles dabei, da steht drauf: ,die Blutentnahme ist nicht richtig, unter
22 Schwangerschaftswochen, schlechte Probenqualitdt, zu wenig Material“. — Da ist die
Dringlichkeit weniger akut, da braucht man auch keine Eltern anzurufen.

Da ist allerdings wieder ein Thema, das wir noch gemeinsam behandeln miissen, das ist das
Tracking. Wenn das nach 2, 3 Wochen noch nicht gekommen ist, werden wir dem nachgehen,
weil das im Screening-Bereich viel kritischer ist als bei anderen Laborversuchen. Die Eltern
gehen davon aus, dass es negativ ist, und kriegen viel Post und schmeiRen das weg. Man muss
dem also nachgehen. Oder der Auszufiihrende ldsst die Akte ja oft — das Kind hat ja gar keine
Akte in der Regel— in der geburtshilflichen Einrichtung. Aber da braucht man nicht zu
telefonieren und da gibt es auch Strukturen, die wir noch verbessern kénnen.

Und nur die wenigen hochgradigen [unverstdndlich] Zielerkrankungen, die kdnnen die
Screening-Labore eineindeutig festlegen. Da gibt es dann keine Probenfehler oder schlechte
Probenqualitdt. Da muss dann agiert werden in der komplexen Form, wie so richtig gesagt,
dass man das parallel macht, wo man sowohl versucht, die Eltern zu erreichen, primar erst
mal den Einsender, auch wenn der vielleicht nicht immer die Informationen hat. Und dann ist
das fir die wenigen Kinder bis zu dem Punkt, dass man ab und zu die Polizei zu den Eltern
schicken muss mit einem Kollegen, denn das Kind kann in 8, 9 Stunden schwerst geschadigt
bis tot sein, ich habe das einige Male leider erlebt. Und nur um die geht es, nicht um



Kontrollbediirftige usw. Zumindest so haben wir es auch aufgefiihrt, das kann man ja noch
weiter spezifizieren.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Herr Blankenstein.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Frau S., ich denke, die jetzige Regelung ist so: Wir fragen den
Einsender ,Ist das Kind noch stationar?“. Wenn es das ist, dann sollen sie schnell noch mal
abnehmen, und falls nicht, nehmen wir direkt mit den Eltern Kontakt auf, je nachdem, was
dahinter steht. Das bewerten wir medizinisch, welche Dringlichkeit da ist und welche
Kommunikationswege da sind, und nehmen dann als Labore direkt mit den Eltern Kontakt auf
und bitten um eine Wiederholung der Abnahme, entweder (iber die Hebamme, den Kinderarzt
—oder wer immer gerade vorhanden ist. Das ist dann immer die Frage: welche Dringlichkeiten
da bestehen. Tatsachlich muss das bei uns nicht immer telefonisch sein. Aber tatsachlich ist
es wichtig und gut, in der Richtlinie zu kldren, dass Verantwortlichkeiten dafir festgelegt sind,
das muss auch gemacht werden. Und dass wir jetzt beim Laborarzt sind, ist vollig in Ordnung.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Es gab noch Wortmeldungen von Frau
Brockow und von Frau Ceglarek. Hat sich das erledigt, oder mochten Sie erganzen?

Frau Prof. Ceglarek (GEKO): Das hat sich erledigt.

Frau Dr. Brockow (DGNS): Das hat sich erledigt. Also im Prinzip ist wichtig, den Einsender zu
fragen, ob das Kind noch stationar ist. Und falls nicht, werden die Eltern informiert.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. - Frau U..

Frau U. (GKV-SV): Ich hatte noch eine Frage zu dieser Befundmitteilung durch das Labor. Ich
habe Herrn Blankenstein so verstanden, dass Sie in den Laboren bereits Erfahrungen haben in
der Kommunikation mit den Eltern. Die Frage ist, ob wir jetzt Einzelheiten, wie das genau lduft
und wie die Kommunikation ist, regeln missen — oder ob Sie sich intern austauschen mit Ihren
Erfahrungen, wie man dann damit umgeht, wenn die Eltern kontaktiert werden, auch mit dem,
dass auch mal die Polizei gerufen werden muss. Aber das ist ja nichts, was wir im Einzelfall
festlegen kdnnen. Das ist ja eine individuelle Abwagungsentscheidung.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Herr Blankenstein.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Frau U., dazu gibt es unterschiedliche Sichtweisen. Wichtig ist,
dass hier —das hat der G-BA gemacht— Verantwortlichkeiten festgelegt werden, die
Verantwortung liegt beim Laborarzt. Und wenn der Laborarzt jetzt denkt, er kommt auf den
ihm zur Verfligung stehenden Wegen nicht weiter, dann muss er die Verantwortung trotzdem
behalten bzw. dann die vorhandenen Strukturen verwenden, um diese endgliltig abzugeben.
In unserem Fall ist das zum Beispiel die Einschaltung des Gesundheitsamtes, wenn die uns zur
Verfligung stehenden Kommunikationswege totlaufen. Irgendwo muss das beendet werden.
In der Regel ist das das Gesundheitsamt, sodass man im Ernstfall gemeinsam mit dem
Gesundheitsamt Gber Hausbesuche bis hin zur Polizei nachdenken muss, falls das nétig ist.

Tatsachlich ist das Problem: Die Verantwortung liegt jetzt beim Laborarzt. Aber was ist, wenn
die vorhandenen und auf der Karte signalisierten Kommunikationswege scheitern? Dann sind
wir in so einer Recherchesituation und dann ist der Einsender mit der Frage ,Hast du vielleicht
eine falsche Nummer auf die Screening-Karte geschrieben?” auf einem der moglichen Wege,
die man begeht, aber auch, dass man sagt, man muss sich hier Kommunikationshilfe durch
Hausbesuche, durch Kinder- und Jugendgesundheitsdienste - - Ich denke schon, dass die sich
in den Laboren jetzt aufzubauenden Strukturen fir die Kommunikation das Gbernehmen
kénnen. Aber das wird natiirlich, da das individuelle Situationen sind, auch immer individuell
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zu tunen sein und da missen wir natirlich die nétigen Wege finden. Ich glaube nicht, dass
man das in der Richtlinie Schritt flr Schritt bis ins Einzelne regeln muss, denn man kann der
Individualitat des Falles wahrscheinlich in einer generellen Richtlinie niemals komplett folgen,
aber es ist wichtig, dass die Verantwortlichkeiten hier klar geregelt sind.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Frau Borucki, Sie werden sicher klar
widersprechen, weil Sie sagen, Sie kdnnen diese Verantwortung nicht tragen. — Frau J.,
Patientenvertretung.

Frau J. (PatV): Herr Blankenstein, Sie haben gerade vor allem im Hinblick auf die
Verantwortlichkeiten geantwortet. In den Stellungnahmen ging es auch immer noch mal bei
der Befundmitteilung um die qualifizierte arztliche Person. Das ist gerade aus Sicht der
Patientenvertretung der zentrale Aspekt. Vielleicht kdnnen Sie dazu noch mal ausfihren.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Ich gehe davon aus, dass, zumindest wenn es um die konkrete
Befundmitteilung geht, das Gendiagnostikgesetz das klar regelt. Die genetischen Befunde
werden von einem Arzt mitgeteilt. Insofern wird es eine arztliche Person aus dem Labor sein,
die wir dann als DGNS —in den Screening-Laboren gibt es damit Erfahrung — entsprechend
qualifizieren miissen; gegebenenfalls miissen wir dafiir Arzte qualifizieren und bereitstellen.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Frau S., KBV.

Frau S. (KBV): Vielen Dank. Ich habe gerade die alten Stellungnahmen zu den letzten beiden
Zielerkrankungen durchgeschaut. Ankniipfend an Sie, Frau Borucki, wiirde mich noch mal die
Position von Herrn Hoffmann und von Herrn Blankenstein interessieren, dass wir eine
laborarztzentrierte Befundmitteilung vorgesehen hatten, die bisher nur die Ausnahme war
und jetzt die regelhafte Ausnahme; Sie haben das in lhren Positionierungen schon gestreift.
Aber weil das so diametral zu diesen Stellungnahmeverfahren zur spinalen Muskelatrophie
und zur Sichelzellkrankheit ist, wollte ich noch mal nachfragen.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Herr Hoffmann zuerst, dann Herr Blankenstein.

Herr Prof. Hoffmann (DGKJ): Es sind absolute Einzelkrankheiten und auch
Einzelkonstellationen, die extrem kritisch sind, aber dann eben einzeln. Es kommen auch
vielleicht Sprachbarrieren dazu, es sind Sachen, wo man dann arztlich in einer Notfallsituation
—nur um die paar geht es, eben nicht um alle Befunde —, und das Labor schickt ja dann auch
keine Befunde an die elterliche Adresse per Post oder per Fax, sondern es ist eine parallele
Beratung, die notwendig ist und die in den Laboren auch bisher —in unterschiedlichen
Ausmal, aber sicherlich immer schon — versucht wurde durchzufiihren.

Es hat eben angefangen mit einer Krankheit, der Phenylketonurie, da war es egal, ob man
heute oder morgen antwortet, selbst nach einer Woche ist rein statistisch ein knapper
IQ-Punkt verlorengegangen, was vielleicht nicht ganz egal ist, aber da braucht man das nicht
zu machen.

Wir haben jetzt andere akute Erkrankungen, die Sichelzellandmie ist auch eine Krankheit, wo
es nicht auf den einzelnen Tag ankommt. Und die spinale Muskelatrophie — Sie haben auch
die weiteren Verlaufe, da sind wir froh, wenn das Kind nach sechs Wochen behandelt wurde.
Das sind Beispiele, wo es jetzt nicht so kritisch ist, und ich will jetzt nicht die anderen
10 Krankheiten aufflihren, wir hatten es ja ausgerechnet. Es gibt eben Krankheiten, wo es auf
Stunden ankommt, das muss das Labor wissen. Da muss dann agiert werden, wie wir es
skizziert haben, und auch, wo man dann ist. Wenn ich also weil3, das ist eine Kinderklinik, dann
wirde ich anders vorgehen. Aber es hiangt vom Konzept ab. Nicht sagen: ,Ja, dann ist das ja
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okay, dann machen die es, dann wiirde ich trotzdem da den Kinderarzt dann auf der
Intensivstation anrufen”. Denn der hat auch als Kinderarzt von diesen Krankheiten noch nichts
gehort.

Dann noch ein wichtiger Hinweis zur freien Arztwahl: Es gibt Krankheiten, wo man fast nur
einen Arzt hat in Deutschland. Und dann darf man natdirlich entscheiden: ,,Den mag ich nicht,
da gehe ich nicht hin“. Aber in der Regel und auch von der Fiirsorgepflicht fiir das betroffene
Kind ist das zumindest eine Abwagungssache. Und darum ist das auch wichtig.

Fir die neuen Krankheiten haben wir schénere Richtlinien bzw. Leistungen, da gibt’s eine Liste
von Zentren, die es kdnnen. Da sage ich: Da gibt’s noch 10 weitere padiatrische Zentren, die
kdnnen es nicht, das haben die zustandigen Fachgesellschaften untersucht. Und wir als Labor
weisen auf diese Liste hin. Und wenn da einer nicht nach Heidelberg, sondern nach Berlin
fahrt, dann ist das ja alles erlaubt, wir haben da schon eine gewisse Auswahl. Aber wenn es
wirklich um die ganz akuten Sachen geht — zum Beispiel Kinderdialyse konnen nur 4 oder
5 Zentren in Deutschland, das wissen selbst die Kinderarzte, bei Neugeborenen. Und wir
wissen, das ist eine Krankheit, die dialysiert werden muss — ja, was soll ich denen da sagen?
Da muss man denen sagen: ,,Du musst versuchen, da hinzukommen®, mit Kommunikation in
diesen besonderen Situationen, und nur um die geht es. Da geht’s auch wirklich dannin diesen
wenigen Fallen um Leben und Tod, die kann man aber an einer Hand abzahlen fiirs Labor.

Also es geht wirklich noch nicht darum, die Labore da zu Gberfordern, aber es ist wichtig, dass
das im Hinterkopf ist und dass das dann auch die Verantwortung ist. Jeder kann bei diesen
Krankheiten sagen, wen er anruft. Fiir diesen ganzen Krankheiten gibt es Notfallnummern.
Also das ist moglich fur die Labore, da kompetent zu arbeiten, auch wenn sie nicht einen
Spezialisten da sitzen haben, aber ein Arzt sollte sein.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Herr Blankenstein.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Ich glaube, man muss es nicht zu kompliziert machen. Es ist
optimal, wenn derjenige, der die Behandlung am besten kennt, mit den Eltern kommuniziert.
Aber es ist auch wichtig, dass da eine Handlungsverantwortung festgelegt wird, das hat der
G-BA mit dem Laborarzt gemacht. Ich finde es auch verniinftig, wenn man es dem Laborarzt
Uberlasst, welche Mittel er im Einzelnen wahlt. Wichtig ist, dass die Verantwortlichkeit
festgelegt wird, dass der Laborarzt sich da auch nicht mehr rausziehen kann. Aber die Mittel,
die er nimmt, sind im Einzelfall da und miissen ihm dann auch iberlassen werden und das ist
gut so. Und das ist nicht im Widerspruch —das war ja die Frage — zu unseren bisherigen
Stellungnahmen, wo es in erster Linie darum ging, dass uns erlaubt wird, die Zentren in die
direkte Kommunikation mit den Eltern auch unter Weglassung des Einsenders direkt zu
verknipfen. Das ist jetzt in der Richtlinie anders geregelt, insofern ist das kein Widerspruch zu
unseren letzten Stellungnahmen, wo es in erster Linie darum ging, die Zentren
hineinzunehmen.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. —Frau U..

Frau U. (GKV-SV): Ich habe noch eine Frage: Wir haben in unserer Richtlinie geregelt, dass der
Befund den Eltern sowohl miindlich als auch schriftlich mitgeteilt werden muss. Wir haben es
da vielleicht ein bisschen zu gut gemeint. Und es ist von vielen kritisiert worden, dass es
eigentlich keinen schriftlichen Befund geben muss, weil der auch zu spat kommt, weil das ja
wichtig ist, dass er mindlich und schnell kommt. Wir waren uns nicht ganz einig. Jetzt wiirde
ich gern anders herum fragen: Gibt es Griinde, warum ein schriftlicher Befund fir die Eltern
noch sinnvoll ware?



Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Herr Blankenstein.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Ganz klar: Im Fall des auffalligen Befundes Nein. Denn da zahlt
die Zeit und auch daist es wieder klar so, dass man den Individualfall und Verantwortlichkeiten
festlegen muss. Ich denke, das ist der Laborarzt. Wenn der Laborarzt denkt, hier ist jetzt die
telefonische Mitteilung notwendig in einem dringenden Krankheitsverdacht, dann muss man
nicht parallel dazu durch den G-BA regeln, dass man den Befund auch noch per Post tGber vier
Tage verschicken muss, wie wir jetzt im Postgesetz lesen, der kommt immer zu spat.

Im anderen Fall, wenn es darum geht, dass eine nichteilige Untersuchung nicht gentigend
Material zur Verfligung stellt, kann der Laborarzt als Verantwortlicher durchaus entscheiden:
Hier reicht es, den Eltern einen Brief zu schreiben, bitte schicken sie uns eine weitere
Blutprobe, um die Untersuchung abzuschlieBen.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Frau Borucki.

Frau Dr. Borucki (DGKL): Ich wiirde gern noch einmal unsere Position als DGKL darstellen.
Wichtig ist, dass sehr viel eigenverantwortlich durch die Labormediziner geleistet wird, wir
brauchen dort Freirdume. Das war mir wichtig, dass genau definiert wird: Wann rufe ich den
Elternteil an, frage hoflich nach: ,Darf ich den Spezialisten informieren?”.

Dann macht mir das grolRe Sorge: Nimmt das jedes Elternteil so auf? Und ich will, dass der
Gesetzgeber sich noch mal damit auseinandersetzt, dass es diese Nichterreichbarkeit gibt,
dass es die Ignoranz der Eltern gibt, dass wir Dritte einbinden missen, um das Kind adaquat
zu versorgen. Das ist das Wichtigste: dass wir von diesen Formalien, die sein missen
— natlirlich tragen wir gern die Verantwortung, das ist nicht die Frage. Aber Ihnen muss
bewusst sein, dass wir sie nicht allein tragen kénnen. Das kann nur ein interdisziplindres
Management sein. Und manchmal ist es vielleicht auch sinnvoll, gerade wenn ich eine junge
Arztin, Kollegin habe, die das mitmanagt. Denn alle, die hier leiten, haben auch irgendwann
mal 30 Tage Urlaub im Jahr. Wir werden ordentlich arztliche Kompetenz, was das betrifft,
aufbauen missen. Es wird auch deutlich mehr im Tracking und bei dem, was dort kommt,
kosten im Rahmen des Screenings.

Mir ist bewusst, dass Sie aus unserer Stellungnahme mitnehmen, dass das mit ,der Arzt ruft
da mal eben an” nicht getan ist. Das ist wichtig und ich mache mir Sorgen, wenn ich meinen
ersten arabischen Befund kommunizieren muss — das musste ich bisher nicht und da bin ich
eigentlich auch dankbar. Jeder weill, wie Kommunikation funktioniert. Die meiste
Kommunikation findet nonverbal statt, das entfallt komplett bei einem Telefonat. Sie kénnen
nicht herausfinden: Versteht das Elternteil, was ich ihm mitgeteilt habe? Arbeiten wir dann
auch noch mit Sprach-Apps etc., das wird gar nicht so einfach sein.

Ich bitte Sie einfach: Wenn man vielleicht einen Kollegen hat, der zusatzlich das Ganze
unterstlitzen kann interdisziplindr, mit dem spezialfacharztlichen Zentrum, dass man den
Prozess parallel aufstellt und nicht hintereinander aufstellt und sagt: Okay, wenn ich einmal
die Einverstandniserklarung unterschrieben habe, bin ich bereit, dass mich — erstens — das
Screening-Labor anruft bei einem auffilligen Befund, dann muss darin auch enthalten sein,
dass das gleichzeitig bedeutet ,Im Notfall darf auch sofort parallel spezialfacharztlich der
Kontakt aufgenommen werden®. Das ist mir wichtig.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Frau Ceglarek.

Frau Prof. Ceglarek (GEKO): Ich wollte noch mal darauf, warum Eltern diesen Befund nicht
erhalten sollten, eingehen, Frau U.: weil das kein Dokument ist, das Eltern qualifiziert
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verstehen kénnen. Dann mussten wir dariiber reden, das in einen Arztbrief zu verpacken. Ein
Befund ist in erster Linie eine Information fiir einen anderen Arzt. Das ware auch noch ein
Punkt neben der Post: dass das sowieso zu spat kommt.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank, Frau Ceglarek. — Gibt es weitere
Wortmeldungen? — Frau J..

Frau J. (PatV): Ich wiirde jetzt ein anderes Thema streifen wollen, und zwar Second Tier, das
in den Eingangsstatements schon angeklungen ist. Der Richtlinien-Beschluss sieht ja derzeit
vor, dass es fir AGS aufgenommen wird. Jetzt kam noch eine zweite Zielerkrankung vor.
Vielleicht kénnen Sie noch mal ausfiihren, ob das auch Uber das gewohnte Tandem-
Massenspektrometrie-Verfahren maoglich ist. — Vielen Dank.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Herr Dr. Blankenstein.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Ich hatte das ja explizit angesprochen, das geht nicht tiber das
gewohnte, sondern liber ein zweites Tandem-Massenspektrometrie-Verfahren, das dann als
Second-Tier eingesetzt werden muss, das ist nicht dasselbe wie die Multisteroidanalyse,
sondern ist in dem Fall durch eine HPLC verstarkte Massenspektrometrie, wobei sich dieser
Antibiotikawirkstoff von dem eigentlich wichtigen Isovaleryl-Carnitin differenzieren kann.

Wenn wir unsere gewohnte Untersuchung machen, haben wir keine HPLC
dazwischengeschaltet und kdnnen diese beiden Substanzen nicht adaquat trennen. Damit ist
es eine Second-Tier-HPLC-Tandem-Massenspektrometrie, die dann notwendig ist und die wir
hier dringend empfehlen.

Frau J. (PatV): Aber es wére sozusagen umsetzbar? Oder kdnnen Sie noch sagen, ob das in
Laboren schon Anwendung findet?

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Ja, das findet in Laboren schon Anwendung. Aber es ist halt ein
zusatzlicher Aufwand, der geregelt werden sollte, damit alle Labore verpflichtet werden, diese
bisher nur in wenigen Laboren umgesetzten Dinge dann vereinheitlicht vernlinftig zu regeln.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Frau Ceglarek.

Frau Prof. Ceglarek (GEKO): Ich muss Herrn Blankenstein insofern korrigieren, als es in einigen
spezialisierten, mit diesen Systemen ausreichend vorhandenen Laboren - - Da sind aber Tests,
die dort inhouse, das heifl3t also, nicht als frei verfligbares Diagnostikum, sondern nur fir die
eigene Institution hergestellt worden sind. Es gibt derzeit noch keine kommerziellen Testkits,
die fiir diesen Test verfligbar sind, das sollte man bedenken.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Frau U..

Frau U. (GKV-SV): Ich habe noch zwei Fragen, zum einen, was wir diskutiert haben, das ist ja
auf diese falsch-positiven Befunde aufgrund von Medikamenten zuriickzufiihren. Kann man
das nicht klinisch klaren? Denn es ist doch relativ einfach zu kldren, ob eine Frau das
Antibiotikum genommen hat oder nicht.

Zweitens: Wir haben viel Gber Strukturen gesprochen, die durch unseren Beschluss angepasst
werden miussen. Gibt es da besondere Vorlaufzeiten? Oder kann man das in 6 Monaten
umsetzen?

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Okay, also zundchst die erste Frage: Identifizierung von
vermeintlich bzw. falsch-positiven Befunden aufgrund von Medikamenteneinnahme. Wer
auBert sich dazu? — Herr Hoffmann.



Herr Prof. Hoffmann (DGKJ): Also es zum einen wichtig, dass das sich verzehnfacht hat, das
war friiher, vor 10 Jahren eine Ausnahme, dieses Medikament, und ist dann weit gestreut
eingesetzt. Es ist auch eine Krankheit — die Isovalerianacidamie -, die innerhalb vieler Falle
leider von 2, 3 Tagen bis hin zu einem Tag zu schwersten Erkrankungssymptomen fiihren kann,
sodass es wichtig ist, dass man das zuverldssig ausschlieBt. Idealerweise steht auf der Karte,
was die Mutter gekriegt hat. Wir erleben aber, dass das zu 80, 90 % nicht vermerkt ist. Und da
es so kritisch ist, wiirde ich das Second-Tier in der Form beflirworten, wie Herr Blankenstein
ausgeflhrt hat.

Das ist auch eine so spezielle Indikation, die ja wichtig ist, um die falsch-positiven um das
Zehnfache - - Und das sind teilweise ja eben falsch-positive, wo die Familie sagt ,Das Kind hat
noch nicht so richtig getrunken”, beim dritten Tag ist es aber schon zu Hause, dann muss ich
es sofort notfallmaRig in die Kinderklinik schicken, weil es hat vielleicht nicht richtig getrunken,
weil so manche Kinder mit 3 Tagen noch nicht so richtig trinken.

Also es ware sehr sinnvoll, wenn das durchgesetzt wird, auch einen kommerziell verfiigbaren
Test zu haben. Das halte ich aber fir irreal fiir die ndchsten paar Jahre, weil sich das nicht
lohnt, das zu entwickeln. Das ist fiir Laborarzte eine normale Sache, dass man da HPLC
vorschaltet und damit die Substanzen vortrennt, und dann kann man eine Tandem-
Massenspektrometrie machen.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Dann der zweite Teil der Frage: Wie lange
brauchen Sie, um entsprechende Strukturen, Qualifikationen aufzubauen?

Herr Prof. Hoffmann (DGKIJ): Das kann ich auch kurz sagen. Das sind ja keine neuen
Verfahren - -

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Nein, nein, das bezieht sich auf alles. Nehmen wir mal an,
unsere Richtlinie kime so ahnlich, wie sie im Moment formuliert ist. Und Sie haben jetzt
gesagt, es braucht spezifische Qualifikationen etc., wie lange brauchen Sie dafiir?

Herr Prof. Hoffmann (DGKJ): Schwierig. Das wird auch von Labor zu Labor unterschiedlich
sein. Wir sind ja in einem GroRklinikum tatig und behaupten, wir sind besser als die Charité.
Insofern wiirden wir sagen, wir kdnnten es morgen, die Charité kann es am Montag. Aber
Stand-alone-Labore, die hervorragende Laboruntersuchungen leisten, die wiirden, da die
Problematik ja immer schon besteht, denke ich, innerhalb relativ kurzer Zeit entsprechende
Kooperationen, vielleicht sogar offiziell, besprechen. Sie schicken ja auch jetzt schon ihre
Kinder in entsprechende Zentren, sodass ich mir nicht vorstellen kann - - Also die sollen ja
nicht in diesen 20 Krankheiten ausgebildet werden, man kdnnte das auch ein bisschen
verstdrken. Also bin ich vielleicht, weil ich so arrogant geantwortet habe, nicht ganz ideal, aber
wir haben auch genligend andere Kompetenzen.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Herr Blankenstein.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Vielen Dank, Frau U., dass Sie nicht den Anspruch haben, wie
Herr Hoffmann gesagt hat, wir kdnnen es am Tag nach der Verkiindigung sofort umsetzen. Ich
denke, es sind nicht alle Labore, was die Second-Tier-Untersuchungen betrifft, das muss
validiert und eingefiihrt werden, da gibt es auch die entsprechenden Richtlinien, die fiir die
Labore gelten, das erfordert etwas Zeit. Insofern glaube ich, dass die von lhnen
angesprochenen 6 Monate ein guter Kompromiss sind, die alle Labore und die meisten
Institutionen vermutlich addquat umsetzen kénnen.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Frau G..
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Frau G. (PatV.): Meine Frage richtet sich an Frau Borucki oder Herrn Blankenstein, und zwar
dazu, dass Sie sich mehr Freirdume in den Kommunikationswegen wiinschen. Bisher ist ja die
Ausnahmesituation geregelt, dass die Eltern im Notfall zustimmen, dass das Labor direkt auf
die Eltern zugehen kann. Und wenn ich es richtig verstehe, wiinschen Sie sich jetzt anders
herum eine Moglichkeit, dass man auch direkt auf den Einsender zugehen kann,
beispielsweise wenn die Eltern nicht erreichbar sind, weil moéglicherweise das Kind stationar
ist und die Eltern an der Seite des Kindes in der Klinik verweilen.

Dann noch die Riickfrage: Ist das genau das Verstandnis, dass es in solchen Fallen, wenn man
sagt, Sie kdnnen die Eltern nicht erreichen und die Zustimmung, wie es das Konzept jetzt
vorsieht, zur Mitteilung an den Einsender nicht einbringen, weil die Eltern nicht erreichbar
sind, dass so eine Notfalllosung gegeben werden muss? Konnten Sie das noch mal darstellen?

Und ware vielleicht ein Ankreuzfeld oder ein Textfeld auf der Karte eine Moglichkeit, wo
vermerkt werden kann, dass das Kind stationar ist auf der Neo — oder wo auch immer —, dass
man vielleicht da direkt Klarheit hat und dann eine Regelung findet, wenn das der Fall ist, dass
man direkt da Kontakt aufnehmen konnte? Ware das eine Moglichkeit? — Vielen Dank.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank. — Frau Borucki.

Frau Dr. Borucki (DGKL): Ja, das ist mein Verstandnis, das ist meine Lesart. Aktuell steht in der
Richtlinie: Ich rufe zuerst die Eltern an und frage hoflich nach: Darf ich ein spezialisiertes
Zentrum anrufen oder im zweiten Schritt den Einsender? — Das wiirde ich gern auf eine Ebene
gehoben haben, wenn das machbar ist. Ich denke, das ist schwierig rechtlich umzusetzen, aber
das muss man bedenken, dass man hier frei - -

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Konnen wir nicht. Sie wissen, dass wir manche Regelungen
so aufgeschrieben haben, weil wir sonst den gesetzlich moglichen Rahmen verlassen. Und wir
mussen hier immer gucken, was moglich ist und was nicht.

Frau Dr. Borucki (DGKL): Das habe ich verstanden.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Nur um das mal zu sagen: Wir waren extra, weil wir uns so
schwertun, alle zusammen im BMG und haben da einen Termin gehabt, um eine vertretbare
Richtlinienanderung hinzukriegen. Ich will nur deutlich machen, dass wir uns wirklich sehr
darum bemuhen. — Herr Blankenstein.

Herr Dr. Blankenstein (DGNS): Ich glaube, dass Sie, Frau G., das richtig verstanden haben. Wir
wirden uns Freiheiten wiinschen, sind uns aber den rechtlichen Schwierigkeiten bewusst und
sind auch bereit, im Sinne der Kinder alles Notwendige zu unternehmen, um dem
nachzukommen. Insofern: Ja, wir wiirden uns vieles wiinschen, wissen aber auch, dass wir
nicht bei ,,Wiinsch dir was” sind.

Frau Dr. Lelgemann (Vorsitzende): Vielen Dank, Herr Blankenstein. — Ich bedanke mich fir
Ihre sehr ausfihrlichen Stellungnahmen zu unserem Beschlussentwurf, an denen wir jetzt
weiterarbeiten werden. Vielen Dank auch fir die Teilnahme an dieser mindlichen Anhérung
und dafiir, dass Sie unsere Fragen beantwortet haben, auch dafiir, dass Sie Verstdandnis haben
fir die Schwierigkeit, in der sich der G-BA befindet, hier eine gleichermalen gute, praktikable
und rechtsvertretbare Regelung zu finden. Der Dank geht auch an die AG, die seit Monaten,
wenn nicht Jahren daran arbeitet. Wir wiinschen uns alle, wir konnten das abschlieRen.

Jetzt schlieflen wir diese Anhorung. Ich wiinsche Ihnen einen schénen Tag. Machen Sie es gut!

Schluss der Anhorung: 12:52 Uhr
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der Kinder-Richtlinie:

Prifung der Kinder-Richtlinie aufgrund aktualisierter
Anforderungen an die Durchfihrung genetischer
Reihenuntersuchungen gemaR § 23 Absatz 2 Nummer 6

Gendiagnostikgesetz: Erweitertes Neugeborenen-Screening

und Mukoviszidose-Screening

Vom 21. Marz 2024

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) hat in seiner Sitzung am 21. Marz 2024
beschlossen, die Richtlinie Gber die Friherkennung von Krankheiten bei Kindern (Kinder-
Richtlinie) in der Fassung vom 18. Juni 2015 (BAnz AT 18.08.2016 B1), die zuletzt durch die
Bekanntmachung des Beschlusses vom 12. Mai 2023 (BAnz AT 12.07.2023 B2) geandert

worden ist, wie folgt zu andern:

l. Abschnitt C. Ziffer I. ,,Erweitertes Neugeborenen-Screening” wird wie folgt geandert:

1. § 16 wird wie folgt gedandert:
a) Absatz 1 wird wie folgt gedndert:

aa) In Satz 1 werden die Worter ,Eltern (Personensorgeberechtigten)” durch die
Worter ,,Personensorgeberechtigten (im Folgenden ,Eltern” genannt)” ersetzt,
nach dem Wort ,durch” die Worter ,die gemall § 19 Absatz 1 verantwortliche
Arztin oder” eingefiigt und nach dem Wort ,Arzt“ die Angabe ,(§ 19 Absatz 1)“

gestrichen.

bb) In Satz 2 werden die Worter ,,oder einen Entbindungspfleger” gestrichen und

nach dem Wort ,an“ die Wérter ,,eine Arztin oder” eingefiigt.

b) Absatz 2 wird wie folgt gedndert:

aa) In Satz 3 wird das Wort ,,Richtlinie” durch das Wort ,Richtlinien” ersetzt.

bb) Es werden folgende Satze angefligt: ,Die Aufklarung umfasst auch die
Informationen zur Verarbeitung der personenbezogenen Daten. Den Eltern ist vom
Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat (im
Folgenden ,Einsender” genannt) der Name des beauftragten Labors schriftlich im
Untersuchungsheft fir Kinder auszuhdndigen, mit der Aufforderung den
Labornamen bei weiteren erforderlichen Laboruntersuchungen

veranlassenden Arztin oder dem veranlassenden Arzt mitzuteilen.”
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c) Absatz 3 wird wie folgt geandert:

aa) In Satz 2 wird das Wort ,,Personensorgeberechtigten” durch das Wort ,Eltern”
ersetzt.

bb) Satz 3 wird wie folgt gefasst: ,Die Einwilligung umfasst den Umfang der
genetischen Untersuchung auf die unter § 17 genannten Zielkrankheiten und den
Umfang der mit der Filterpapierkarte weiterzugebenden und zu verarbeitenden
personenbezogenen Daten sowie die Befundibermittlung von der Laborarztin
oder vom Laborarzt an die Eltern gemaR § 22 Absatz 1. “

cc) Nach Satz 3 wird folgender Satz eingefiigt: , Teil der Einwilligung ist auch das
Einverstandnis fir den Fall eines auffalligen Befundes in die Befundweitergabe
durch die Laborérztin oder den Laborarzt an eine behandelnde Arztin oder einen
behandelnden Arzt im Krankenhaus gemal § 22 Absatz 2, sowie an eine von den
Eltern im Zuge der Befundweiterleitung ausgewahlte spezialisierte Einrichtung und
die Kontaktaufnahme gemaf § 22a Absatz 1 und 2 sowie das
Erinnerungsmanagement gemaRk § 22b.“

dd) In dem neuen Satz 5 wird das Wort ,,(Personensorgeberechtigten)” gestrichen.

ee) In dem neuen Satz 6 werden die Woérter ,die Labore” durch die Worter ,,das
Labor” ersetzt und nach dem Wort ,dirfen” die Worter ,und dass die
Befundibermittlung an sie durch die Laborarztin oder den Laborarzt erfolgt”
eingeflgt.

ff) In dem neuen Satz 7 wird das Wort ,auch” gestrichen.

d) Folgender Absatz 4 wird angefiigt:

»(4) Die Befundweitergabe durch die Laborérztin oder den Laborarzt an eine von
den Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtung inklusive der Kontaktaufnahme
derselbigen mit den Eltern gemall § 22a Absatz 1 und 2 sowie an die behandelnde
Arztin oder den behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 22 Absatz 2 und das
Erinnerungsmanagement gemal § 22b sowie die dazu erforderliche Verarbeitung
von personenbezogenen Daten diirfen nur nach vorheriger Information der Eltern
und mit ihrer nach Mitteilung eines auffalligen Befundes erklarten ausdricklichen
Einwilligung erfolgen. Die Einwilligung kann jederzeit schriftlich oder miindlich mit
Wirkung fiir die Zukunft gegeniiber der aufklarenden Person widerrufen werden.”

2. §17 wird wie folgt gedandert:

a)

b)

In Absatz 2 wird nach Satz 1 folgender Satz eingefiigt: ,,Fiir das Screening auf die
Zielkrankheit Nummer 2 erfolgt nach einem ersten auffdlligen Befund, zur
nochmaligen Uberpriifung dieses Befundes aus der ersten Trockenblutkarte die
Ermittlung eines Steroidprofils mittels Tandemmassenspektrometrie.”

Absatz 3 wird wie folgt gedndert:

aa) In Satz 3 werden die Worter ,Nutzung, Speicherung oder Weitergabe“ durch
die Worter , weitere Verarbeitung” ersetzt.

bb) In Satz 4 werden die Worter ,,dem Zweck” durch die Worter ,den Zwecken”
ersetzt und nach dem Wort ,behandeln” die Worter ,sowie fir die
Qualitatssicherung des jeweiligen Analyseverfahrens des beauftragten Labors, um
die Anzahl falsch positiver und falsch negativer Screeningbefunde zu verringern“
eingefligt.



82

83
84
85
86
87
88
89
90
91
92

93

94
95
96
97

98
99

100

101
102
103
104
105
106
107
108

109

110
111
112

113
114

115
116

117

118
119
120

3. § 18 wird wie folgt gedndert:

a)

b)

d)

Nach Absatz 1 wird folgender Absatz 2 eingefiigt: ,,(2) Die Bezeichnung ,,auffalliger
Befund” umfasst den Verdacht auf das Vorliegen einer Zielerkrankung nach erster
Trockenblutkarte sowie den Verdacht auf das Vorliegen einer Zielerkrankung nach
zweiter Trockenblutkarte. Als positiver Screeningbefund wird im erweiterten
Neugeborenen-Screening ein auffdlliger Befund bezeichnet, der das abschliefende
Ergebnis des Screenings darstellt. Dies ist der auffdllige Befund nach zweiter
Trockenblutkarte, der auffdllige Befund nach erster Trockenblutkarte fir die
Zielerkrankungen Sichelzellkrankheit und 5qg-assoziierte spinale Muskelatrophie
gemall § 17 Absatz 1 Nummer 15 und 16 sowie der auffillige Befund mit
hochgradigem Krankheitsverdacht nach erster Trockenblutkarte.”

Der bisherige Absatz 2 wird Absatz 3 und wie folgt gedndert:

a. In Satz 1 werden die Worter ,zuverldssigen Diagnose ist bei einem ersten
auffilligen Befund“ durch die Woérter ,Uberpriifung eines ersten auffilligen
Befundes” ersetzt, nach dem Wort ,wurde,” das Wort ,ist“ eingefligt und nach
dem Wort ,Trockenblutkarte” das Wort ,,(Kontrollkarte)“ eingefiigt.

b. In Satz 3 wird nach dem Wort ,dem” das Wort ,Befund” durch die Wérter
»positiven Screeningbefund” ersetzt.

c. In Satz 4 werden nach dem Wort , Arzt/“ die Worter ,,eine daflir” eingeflgt.

Nach Absatz 3wird folgender Absatz 4 eingefiigt: ,(4) Abweichend von Absatz 3
Satz 1 erfolgt im Rahmen der ersten Laboruntersuchung fir die Zielkrankheit
Adrenogenitales Syndrom nach § 17 Absatz 1 Nummer 2 nach einem ersten
auffalligen Befund, zur nochmaligen Uberpriifung dieses Befundes aus der ersten
Trockenblutkarte die Laboranalyse gemall § 17 Absatz 2 Satz 2. Wird der erste
auffallige Befund durch eine interne Validierungsuntersuchung bestatigt, ist eine
zweite Laboruntersuchung anhand einer zweiten Trockenblutkarte oder eine
Abklarungsdiagnostik durchzufiihren und Absatz 3 findet im Ubrigen Anwendung.”

Der bisherige Absatz 3 wird Absatz 5 und wie folgt gedndert:

a. In Satz 1 wird die Angabe ,,2“ durch die Angabe , 3" ersetzt und nach der Angabe
,16“ werden die Woérter ,,oder wenn bereits nach der ersten Laboruntersuchung
aus laborarztlicher Sicht ein hochgradiger Krankheitsverdacht besteht,” eingefiigt.

b. In Satz 2 wird das Wort , diese” durch das Wort ,die” ersetzt und das Wort
,Befund” durch die Woérter ,,positiven Screeningbefund” ersetzt.

c. In Satz 3 wird das Wort ,Screeningergebnisses” durch das Wort
»,Screeningbefundes” ersetzt.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG | Position PatV

Der bisherige Absatz 4 wird Absatz | Der bisherige Absatz 4 wird Absatz 6 und
6. wie folgt gefasst: ,,(6) Sicherzustellen ist,
dass zwischen der Abnahme der Probe und
der Ubermittlung eines auffilligen
Befundes nicht mehr als 72 Stunden
liegen.”

4. § 19 wird wie folgt gefasst:

,§& 19 Verantwortlichkeiten
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(1)

(2)

(3)

(4)

Der Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat, ist
fir die Aufklarung, Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe und
Probenibermittlung an das Labor verantwortlich. Er hat das Labor mit der Analyse
der zugesandten Proben zu beauftragen.

Wurde die Geburt durch eine Hebamme verantwortlich geleitet, so soll sie/er in
gegenseitigem Einvernehmen eine gemiR Absatz 1 verantwortliche Arztin/einen
verantwortlichen Arzt benennen. Ist eine Benennung ausnahmsweise nicht
moglich, haben die Hebammen die Aufkldarung, Einholung der Einwilligung,
Entnahme der Blutprobe und Probenermittlung an das Labor in eigener
Verantwortung durchzufiihren, wenn die Rickfragemoglichkeit an eine
Arztin/einen Arzt gewihrleistet ist.

Die Probenubermittlung erfolgt an eine/n nach §23 berechtigte/n
Laborarztin/Laborarzt, die/der die Verantwortung fur die Laboruntersuchungen
nach §17 und im Falle der vorliegenden Einwilligung nach §16, die
Befundiibermittlungen an die Eltern nach § 22 sowie die Befundweitergabe an eine
behandelnde Arztin oder einen behandelnden Arzt im Krankenhaus nach
§ 22 Absatz 2 sowie an die spezialisierte Einrichtung und Beauftragung dieser zur
Kontaktaufnahme mit den Eltern nach § 22a Absatz 1 und 2 tragt.

Die/der die U2-Friiherkennungsuntersuchung beim Neugeborenen durchfiihrende
Arztin/Arzt hat sich bei der Untersuchung zu vergewissern, dass die Entnahme der
Blutprobe fiir das erweiterte Neugeborenen-Screening dokumentiert wurde. Ist
das Screening nicht dokumentiert, so hat sie/er das Screening nach dieser Richtlinie
anzubieten.”

§ 20 wird wie folgt gedndert:

a)

b)

c)

In Absatz 2 Satz 3 wird das Wort ,,(Personensorgeberechtigten)” gestrichen, das
Wort ,einer” durch das Wort ,eines” ersetzt und werden die Woérter ,,zweiten
Laboruntersuchung” durch das Wort ,, Zweitscreenings” ersetzt.

In Absatz 3 werden nach dem Wort ,soll“ die Worter ,unabhéngig von der
Lebensstunde” eingefiigt.

Folgender Absatz 5 wird angefligt:

»(5) Soweit die ausdrickliche Einwilligung der Eltern in die weiteren
Untersuchungen nach § 18 und § 20 Absatz 2 Satz 3 und Absatz 4 sowie in die dazu
erforderliche Verarbeitung von personenbezogenen Daten entsprechend § 16
Absatz 3 vorliegt, ist das Labor der ersten Untersuchung auch fiir die weiteren
Untersuchungen nach § 18 und § 20 Absatz 2 Satz 3 und Absatz 4 zu beauftragen.”

§ 21 wird wie folgt gedandert:

a)

b)

Die Uberschrift wird wie folgt gefasst: ,,§ 21 Probenentnahme, Bearbeitung und
Dokumentation®.

Absatz 5 wird wie folgt gefasst:

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG ‘ Position PatV

,(5) Um die Ubermittlung eines auffilligen Befundes an die Eltern innerhalb von
72 Stunden ab Probenabnahme zu erreichen,

soll ‘ ist

der Versand der Probe ab Probenabnahme innerhalb von 24 Stunden
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‘ erfolgen.” ‘ sicherzustellen.”

c¢) Nach Absatz 6 wird folgender Absatz 7 wird angefiigt: ,,(7) Die Laborérztin oder der
Laborarzt bestatigt dem Einsender den Eingang der Blutprobe.”

§ 22 wird wie folgt gefasst:
»8 22 Befundibermittlung

(1) Wenn die Untersuchung aus der Blutprobe des Kindes im Labor einen auffalligen
Befund ergibt, sind die Eltern zur Abwendung unmittelbarer Gefahren fiur die
Gesundheit des Kindes und zur Gewahrleistung einer schnellstmdglichen weiteren
Diagnostik unverziglich durch die/den fur die Befundiibermittlung verantwortliche
Laborarztin oder verantwortlichen Laborarzt, mindlich

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG | Position PatV
Kein Text sowie schriftlich

Zu unterrichten.

Fir diese Befundibermittlung ist die Einwilligung gemall § 16 Absatz 3 Satz 3
Voraussetzung. Die Eltern sind zur Veranlassung der Entnahme einer weiteren
Blutprobe oder zur weiteren Abkldarung gemdfl § 18 aufzufordern. Bei der
Befundibermittlung durch die Laborarztin oder den Laborarzt an die Eltern ist auf die
Notwendigkeit einer schnellen, fachkompetenten Abklarung und Weiterbetreuung
ausdriicklich und mit Bezug auf die befundete Zielkrankheit hinzuweisen. Die Eltern
sind Uber die nachsterreichbaren, auf die jeweilige Zielerkrankung spezialisierten
padiatrischen  Einrichtungen mit 24-stiindiger Erreichbarkeit sowie deren
Kontaktdaten mit Telefonnummern zu informieren.

(2) Fir den Fall, dass das Neugeborene zum Zeitpunkt der Unterrichtung im
Krankenhaus behandelt wird, wird abweichend von Absatz 1 zuséatzlich zu den Eltern
auch die oder der dort behandelnde Arztin oder Arzt {iber den auffilligen Befund
unterrichtet. Sie oder er ist zur Veranlassung der Entnahme einer weiteren Blutprobe
oder zur weiteren Abkldarung gemal® § 18 aufzufordern. Es gilt § 16 Absatz 4. Der
behandelnden Arztin oder dem behandelnden Arzt sind auch Kontaktméglichkeiten
(insbesondere Telefonnummern) zu den nachsterreichbaren, auf die jeweilige
Zielerkrankung spezialisierten padiatrischen Einrichtungen mit 24-stindiger
Erreichbarkeit zum Zwecke der Absprache der weiteren Vorgehensweise mitzuteilen.

(3) Datum und Uhrzeit der Befundibermittlung, der Informationsempfanger und
das vereinbarte Vorgehen sind durch die Laborarztin oder der Laborarzt zu
dokumentieren.

(4) Fir ihre Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der moglichen Befundibermittlung sind
die Telefonnummern und Adressen der Eltern auf einem abtrennbaren Teil der
Filterpapierkarte anzugeben. Die schriftliche Einwilligung der Eltern gemaR § 16
umfasst grundsatzlich die Verarbeitung der personenbezogenen Daten, insbesondere
der Telefonnummer und Adresse, zum Zwecke der unmittelbaren Kontaktaufnahme
im Sinne von Absatz 1. Nach abgeschlossener Diagnostik, Befundibermittlung und
Abrechnung sowie eventueller Abklarungsdiagnostik sind die Kontaktdaten
unverziiglich zu léschen und die weiteren personenbezogenen Daten zu
pseudonymisieren.
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(5) Die Eltern werden ohne Vorliegen eines auffilligen Befundes nur auf ihre
ausdriickliche Nachfrage von der Laborarztin oder vom Laborarzt informiert.”

Nach § 22 werden folgende §§ 22a, 22b eingefiigt:
»8 22a Befundweitergabe

(1) Mit der Mitteilung eines positiven Screeningbefundes nach § 22 Absatz 1 ist
darauf hinzuweisen, dass eine Abklarungsdiagnostik durchzufiihren ist. Die Eltern sind
erganzend dariber zu informieren, dass eine Befundweitergabe zum Zwecke der
schnellen Terminvereinbarung fiir eine Abklarungsdiagnostik an eine entsprechende
spezialisierte Einrichtung ihrer Wahl durch die Laborérztin oder den Laborarzt erfolgen
kann.

(2) Die Laborédrztin oder der Laborarzt Gbermittelt den Befund an eine von den
Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtung.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV
Die spezialisierte Eine Arztin oder ein Arzt der
spezialisierten

Einrichtung kontaktiert die Eltern fir die Vereinbarung eines Termins zur
Abklarungsdiagnostik

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

und steht fiir Riickfragen der Eltern zum
Verdacht auf die Zielkrankheit zur
Verfliigung.

Es gilt § 16 Absatz 4.

(3) Die spezialisierte Einrichtung teilt nach Abschluss der Abklarungsdiagnostik den
Befund dem fiir die erste Screeninguntersuchung zustandigen Labor zum Zwecke der
Qualitatssicherung des Analyseverfahrens des Labors nach § 26 Absatz 3 mit. Die
Befundweitergabe nach Satz 1 und eine dazu erforderliche Verarbeitung von
personenbezogenen Daten dirfen nur mit schriftlicher oder in elektronischer Form
vorliegender Einwilligung und nach vorheriger Information der Eltern nach der
Mitteilung des Ergebnisses der Abklarungsdiagnostik erfolgen.

§ 22b Erinnerungsmanagement

(1) Geht keine angeforderte Kontrollkarte nach § 18 Absatz3 im Labor ein,
kontaktiert die Laborarztin oder der Laborarzt die Eltern um auf die Notwendigkeit der
Abnahme einer Kontrollkarte hinzuweisen.

(2) Geht keine Zweitscreeningkarte nach § 20 Absatz 2 oder 4 im Labor ein,
kontaktiert die Laborarztin oder der Laborarzt die Eltern um auf die Notwendigkeit der
Abnahme einer Zweitscreeningkarte hinzuweisen.

(3)  Sind die Eltern nicht in der spezialisierten Einrichtung ihrer Wahl erschienen
oder haben keinen Termin fiir die Abklarungsdiagnostik mit dieser vereinbart, meldet
die spezialisierte Einrichtung dies wunverziglich an das fir die erste
Screeninguntersuchung zustandige Labor zurlick. Hat die Laboréarztin oder der
Laborarzt keinen Befund der Abklarungsdiagnostik bis zu diesem Zeitpunkt der
Rickmeldung erhalten, kontaktiert dieser beziehungsweise diese die Eltern, um
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nochmals auf die Notwendigkeit einer schnellen, fachkompetenten Abklarung und
Weiterbetreuung hinzuweisen.

(4)

Fiir die Verarbeitung der personenbezogenen Daten nach den Absatzen 1 bis 3

ist eine Einwilligung nach § 16 Absatz 4 einzuholen.”

§ 26 wird wie folgt gedandert:

a)

b)

c)

Nach Absatz 2 wird folgender Absatz 3 eingefuigt:

»(3) Es ist sicherzustellen, dass die fir die Analyseverfahren festgelegten
Grenzwerte laborintern stetig Uberprift werden, um falsch-positive
Screeningbefunde zu verringern und falsch-negative Befunde vermieden werden.
Hierfir erfolgt ein laborinterner Abgleich der Befunde der jeweiligen
Neugeborenen aus dem Screening und der nach § 22a Gbermittelten Befunde aus
der Abklarungsdiagnostik.”

Der bisherige Absatz 3 wird Absatz 4 und wie folgt gedndert:

aa) Die Worter ,,am Tage des” werden durch die Worter ,,innerhalb von 24 Stunden
nach” ersetzt und das Wort ,pathologische” wird durch das Wort ,aufféillige”
ersetzt und nach dem Wort ,,Befunde” das Wort ,,unverziiglich” eingefiigt.

bb) Folgende Satze werden angefiigt: ,Stellt das Labor UnregelmaRigkeiten beim
Betropfen der Trockenblutkarten oder dem Probenversand fest, wird der
Einsender dariiber informiert. Bei wiederholten UnregelmaRigkeiten sollen dem
Einsender zeitnah weitere MalRnahmen angeboten werden.”

Nach Absatz 4 werden folgende Absdtze 5 und 6 eingefligt:

,(5) Zur jahrlichen Uberpriifung des erweiterten Neugeborenen-Screenings
missen die die Laborleistungen erbringenden Arztinnen und Arzte im zweiten
Quartal jedes Jahres der durch den G-BA gemall § 28 Absatz 1 beauftragten
unabhangigen wissenschaftlichen Institution sowohl patientenanonymisierte,
aggregierte Daten als auch die Ergebnisse der Abkldarungsdiagnostik in
anonymisierter Form in Féllen von positiven Screeningbefunden (iber ihre
Leistungen nach dieser Richtlinie im vorangegangenen Jahr vorlegen.

(6) Folgende Daten sind nach Absatz 5 zu libermitteln:

Labordaten:

Angaben zum Labor

Methoden allgemein:

Analyse-Methoden (inklusive Kit), Filterpapier, Zielparameter, Cut-offs
Organisation:

Angaben zur Organisation (z.B. Tracking, Anbindung an andere
Versorgungsstrukturen)

Anzahl der durch die Einsender eingesandten Leerkarten

Anzahl der abgelehnten Screenings

Prozesszeiten:

- Abnahmezeitpunkt (Zeitspanne zwischen Geburt und Blutabnahme)

- Versandzeit (Zeitspanne zwischen Blutentnahme und Laboreingang)
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d)

e)

- Befundibermittlungsszeit  (Zeitspanne zwischen Laboreingang und
Befundiibermittlung)

Gesamtzahlen:

- Anzahl der Erstscreenings (differenziert nach Abnahme- und Gestationsalter,
Bundesland)

- Anzahl der angeforderten Folgeuntersuchungen (bei Entlassung vor vollendeten
36 Lebensstunden sowie Geburt vor vollendeten 32 Schwangerschaftswochen) -
ohne Recall - und eingegangenen Folgekarten differenziert nach:

- Abnahme- und

- Gestationsalter,

- Probenqualitat,

- sonstigem (z. B. Medikamente, Transfusion)
Recall:

Anzahl der Recalls (Kontrolluntersuchung wegen einer auffilligen ersten
Trockenblutkarte), differenziert nach

- Krankheiten

- Verstorbene Kinder nach Recall

- Durch Kontrollkarte unauffallig

- Kontrollkarte nicht eingegangen und

- Anzahl der Befunde mit hochgradigem Krankheitsverdacht bei denen direkt die
Abklarungsdiagnostik angefordert wurde

Angaben zur Abklarungsdiagnostik (angefordert, bestatigt, offen, unauffallig)
Screeningbefunde bei angeforderter Abklarungsdiagnostik:
Screeningbefunde und Zeitpunkt des Erstscreenings

Diagnostische MaBnahmen und Ergebnis

Falsch negative Befunde:

Sofern vorhanden Hinweise auf falsch negative Befunde”

Der bisherige Absatz 4 wird Absatz 7 und wie folgt gefasst:

,7) Zum Zwecke der einheitlichen Dokumentation stellt die unabhangige
\_/yissenschaftliche Institution den Laboren detaillierte Vorlagen fir die
Ubermittlung der Daten zur Verfiigung.”

Folgender Absatz 8 wird angefligt:

»(8) Die gemaR § 28 Absatz 1 beauftragte unabhdngige wissenschaftliche
Institution stellt Auswertungen der Daten in einem Screeningreport dem
G-BA jahrlich zur Verfligung. Der Screeningreport enthadlt die Auswertung der
Daten aus dem vorletzten Jahr.”

10. In § 27 Absatz 1 werden die Worter ,,auf dem Mustervordruck nach” durch die Worter

»gemaRk den Vorgaben in der” ersetzt und wird vor den Wortern , der eingesandten”
das Wort ,auf” eingefligt.
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11. § 28 wird wie folgt gefasst:

,§ 28 Evaluation

(1) Der G-BA beauftragt eine unabhdngige wissenschaftliche Institution mit der
Erstellung eines jahrlichen Screeningreports zur Uberpriifung des erweiterten
Neugeborenen-Screenings auf der Grundlage der im § 26 Absatz 6 definierten Daten.
Der Screeningreport wird dem G-BA jahrlich zur Verfliigung gestellt und auf der
Internetseite des G-BA veréffentlicht.

(2) Ergeben sich aus dem Screeningreport weitere Evaluationsfragestellungen, ist
zu prifen, ob eine anlassbezogene Evaluation erfolgen soll. Im Falle der Notwendigkeit
einer anlassbezogenen Evaluation beauftragt der G-BA dazu eine unabhingige
wissenschaftliche Institution. Der G-BA wird in einem gesonderten Beschluss die
Kriterien festlegen, nach denen, die anlassbezogene Evaluation durchgefuhrt wird.”

Abschnitt C. Ziffer Il ,,Screening auf Mukoviszidose” wird wie folgt geandert:
§ 32 wird wie folgt gedndert:

a) In Absatz 1 Satz 2 werden die Worter ,(z.B. Eltern)” durch die Worter ,(im
Folgenden ,Eltern” genannt)” ersetzt und nach den Woértern ,durch die” die
Worter ,gemal § 35 eingefligt.

b) In Absatz 2 Satz 1 werden die Wérter ,,oder einen Entbindungspfleger” gestrichen.
c) Absatz 3 wird wie folgt gedndert:

a. In Satz 1 werden nach dem Wort ,Untersuchung” die Worter ,sowie die
Informationen zur Verarbeitung der personenbezogenen Daten” eingefiigt.

b. Folgender Satz wird angefiigt: ,,Den Eltern ist vom Leistungserbringer gemaf}
§35 Absatz 1 und 3 der Name des beauftragten Labors schriftlich im
Untersuchungsheft fir Kinder auszuhdndigen, mit der Aufforderung den
Labornamen bei weiteren erforderlichen Laboruntersuchungen der
veranlassenden Arztin oder dem veranlassenden Arzt mitzuteilen.”

d) Absatz 4 wird wie folgt gedandert:

a. Satz 2 wird durch folgende Satze ersetzt: ,Die Einwilligung umfasst alle
Bestandteile der Untersuchung und den Umfang der mit der Filterpapierkarte
weiterzugebenden und zu verarbeitenden personenbezogenen Daten sowie die
Befundiibermittlung von der Labordrztin oder dem Laborarzt an die Eltern gemaf
§ 37 Absatz 1. Teil der Einwilligung ist auch das Einverstandnis fiir den Fall eines
auffdlligen Befundes in die Befundweitergabe durch die Labordrztin oder den
Laborarzt an eine behandelnde Arztin oder einen behandelnden Arzt im
Krankenhaus gemaR § 37 Absatz 3, sowie an eine von den Eltern im Zuge der
Befundweiterleitung  ausgewadhlte  spezialisierte  Einrichtung und die
Kontaktaufnahme gemall § 37a Absatz 1 und 2 sowie das Erinnerungsmanagement
gemal § 37b.”

b. In Satz 3 wird das Wort ,Personensorgeberechtigten” durch das Wort
,Elternteils” ersetzt.

c. In Satz 4 werden die Worter ,,die Labore” durch die Worter ,das Labor” ersetzt
und nach dem Wort , diirfen” die Worter ,,und dass die Befundibermittlung an sie
durch die Laborérztin oder den Laborarzt erfolgt” eingefiigt.
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d. In Satz 5 wird das Wort ,,auch” gestrichen.
e) Folgender Absatz 5 wird angefiigt:

»(5) Die Befundweitergabe durch die Laborérztin oder den Laborarzt an eine von
den Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtung inklusive der Kontaktaufnahme
derselbigen mit den Eltern gemal} § 37a Absatz 1 und 2 sowie an die behandelnde
Arztin oder den behandelnden Arztim Krankenhaus nach § 37 Absatz 3 und an eine
behandelnde Arztin oder einen behandelnden Arzt nach § 37 Absatz 2 und das
Erinnerungsmanagement gemalR § 37 b sowie die dazu erforderliche Verarbeitung
von personenbezogenen Daten diirfen nur nach vorheriger Information der Eltern
und mit ihrer nach Mitteilung eines auffalligen Befundes erklarten ausdricklichen
Einwilligung erfolgen. Die Einwilligung kann jederzeit schriftlich oder miindlich mit
Wirkung fiir die Zukunft gegeniiber der aufklarenden Person widerrufen werden.”

2. § 34 wird wie folgt gefasst:

,§ 34 Grundsatze des Screening-Verfahrens

(2) Ergibt das Screening einen positiven Befund, sind die Eltern zeitnah, spatestens
innerhalb von 14 Kalendertagen lber das Ergebnis zu informieren, um eine Abklarung
in der Regel durch einen Schweilltest (gegebenenfalls alternative
Konfirmationsdiagnostik) und bei Bestatigung die anschlieBende Therapieeinleitung zu
ermoglichen.

(2) Die im Rahmen des Screenings erhobenen Daten diirfen ausschlieflich zu den
Zwecken verwendet werden, die vorgenannte Zielkrankheit zu erkennen und zu
behandeln sowie fir die Qualitdtssicherung des jeweiligen Analyseverfahrens des
beauftragten Labors, um die Anzahl falsch positiver und falsch negativer
Screeningbefunde zu verringern.”

§ 35 wird wie folgt gedndert:
a) Die Uberschrift wird wie folgt gefasst: ,,§ 35 Verantwortlichkeiten®.
b) Absatz 1 wird wie folgt gefasst:

,(1) Der Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat,
ist fir die Aufklarung, Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe,
Probenibermittlung an das Labor verantwortlich. Er hat das Labor mit der Analyse
der zugesandten Proben zu beauftragen.”

c) In Absatz 2 werden die Worter ,,oder einen Entbindungspfleger” gestrichen.

d) Absatz 3 wird wie folgt gefasst: ,(3) Die oder der die U2- und/oder U3-
Friiherkennungsuntersuchung durchfiihrende Arztin oder Arzt hat sich zu
vergewissern, dass das Screening auf Mukoviszidose dokumentiert wurde. Sofern
bis zu einem Alter des Kindes von vier Lebenswochen noch keine arztliche
Aufklarung tber ein Screening auf Mukoviszidose erfolgt ist, muss die Arztin oder
der Arzt die Eltern aufklaren und gegebenenfalls das Screening auf Mukoviszidose
veranlassen. Es gilt Absatz 1 entsprechend.”

e) Nach Absatz 3 wird folgender Absatz 4 eingefiigt: ,,(4) Die Probenermittlung erfolgt
an eine oder einen nach § 38 berechtigte Laborarztin oder berechtigten Laborarzt,
die oder der die Verantwortung fir die Laboruntersuchung nach § 33 und im Falle
der vorliegenden Einwilligung nach § 32 die Befundiibermittlungen an die Eltern
nach § 37 sowie die Befundweitergabe an eine behandelnde Arztin oder einen
behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 37 Absatz 3 sowie an die spezialisierte
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Einrichtung und Beauftragung dieser zur Kontaktaufnahme mit den Eltern nach
§ 37a Absatz 1 und 2 tragt.”

f) Der bisherige Absatz 4 wird Absatz 5.

§ 36 wird wie folgt gedandert:

1. In Absatz 1 wird nach der Angabe ,§ 21” die Angabe ,Absatz 1 bis 4, 6 und 7
eingeflgt.

2. In Absatz 2 Satz 1 werden die Woérter ,,oder einen Entbindungspfleger” gestrichen.

3. Folgender Absatz 4 wird angefigt: ,(4) Soweit die ausdriickliche Einwilligung der
Eltern in die weitere Untersuchung nach Absatz 3 sowie in die dazu erforderliche
Verarbeitung von personenbezogenen Daten entsprechend § 32 Absatz 3 vorliegt,
ist das Labor der ersten Untersuchung auch fiir das Zweitscreening zu
beauftragen.”

§ 37 wird wie folgt gefasst:
»8 37 Befundilbermittlung

(1) Ein positiver Screeningbefund gemalR § 33 wird von der verantwortlichen
Laborarztin oder vom verantwortlichen Laborarzt mindlich

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV
Kein Text sowie schriftlich

den Eltern mitgeteilt.

Fir diese Befundiibermittlung ist die Einwilligung gemalR § 32 Absatz 4 Satz 2
Voraussetzung. Die Eltern sind zur Veranlassung der weiteren Abklarung gemal3 § 34
Absatz 1 aufzufordern. Einzelheiten zum Ergebnis der DNA-Mutationsanalyse werden
im Rahmen des Screenings nicht mitgeteilt. Bei der Befundibermittlung durch die
Laborarztin oder den Laborarzt an die Eltern ist auf die Notwendigkeit einer
fachkompetenten Abklarung und Weiterbetreuung hinzuweisen. Die Eltern sind tber
eine auf die Diagnose und Behandlung der Mukoviszidose spezialisierte Einrichtung
sowie deren Kontaktdaten mit Telefonnummern zu informieren.

(2) Wenn die Eltern in die Weitergabe der Ergebnisse an die behandelnde
Arztin/den behandelnden Arzt nach § 32 Absatz 5 eingewilligt haben, hat das Labor bei
Vorliegen eines abklarungsbedirftigen Schweilltests (Chloridbestimmung mittels
Pilocarpin-lontophorese) oder einer anderen abklarungsbedirftigen
Konfirmationsdiagnostik, Einzelheiten zur DNA-Mutationsanalyse des Screenings an
die behandelnde Arztin/den behandelnden Arzt weiterzugeben.

(3) Fiir den Fall, dass das Neugeborene zum Zeitpunkt der Befundibermittlung im
Krankenhaus behandelt wird, wird abweichend von Absatz 1 zuséatzlich zu den Eltern
auch die behandelnde Arztin oder der behandelnde Arzt iiber den positiven
Screeningbefund unterrichtet. Sie oder er ist zur Veranlassung der weiteren Abklarung
gemilk § 34 Absatz 1 aufzufordern. Es gilt § 32 Absatz 5. Der behandelnden Arztin oder
dem behandelnden Arzt sind auch die Kontaktmoglichkeiten (insbesondere
Telefonnummern) von einer auf Mukoviszidose spezialisierten pdadiatrische
Einrichtungen zum Zwecke der Absprache der weiteren Vorgehensweise mitzuteilen.
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(4) Das Datum der Befundiibermittlung, der Informationsempfanger und das
vereinbarte Vorgehen sind durch die Laborarztin oder den Laborarzt zu
dokumentieren.

(5) Die Eltern werden bei Vorliegen eines negativen Screeningbefundes nur auf
ihren ausdriicklichen Wunsch vom Labor informiert.

(6) Fir ihre Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der méglichen Befundiibermittlung sind
die Telefonnummer und Adresse der Eltern auf einem abtrennbaren Teil der
Filterpapierkarte anzugeben. Die schriftliche Einwilligung der Eltern gemall § 32
umfasst grundsatzlich die Verarbeitung der personenbezogenen Daten, insbesondere
der Telefonnummer und Adresse, zum Zwecke der Kontaktaufnahme im Sinne von
Absatz 1. Nach abgeschlossener Diagnostik, Befundibermittlung und Abrechnung
sowie eventueller Abkldarungsdiagnostik sind die Kontaktdaten unverziiglich zu I6schen
und die weiteren personenbezogenen Daten zu pseudonymisieren.”

Nach § 37 werden folgende §§ 37a, 37b eingefiigt:
,§ 37aBefundweitergabe nach Abklarungsdiagnostik

(1) Mit der Mitteilung eines positiven Screeningbefundes nach § 37 Absatz 1 ist
darauf hinzuweisen, dass eine Abklarungsdiagnostik durchzufiihren ist. Die
Eltern sind ergdanzend dartiber zu informieren, dass eine Befundweitergabe zum
Zwecke der schnellen Terminvereinbarung fir eine Abklarungsdiagnostik an
eine entsprechende spezialisierte Einrichtung ihrer Wahl durch die Laborarztin
oder den Laborarzt erfolgen kann.

(2) Die Laborarztin oder der Laborarzt Gbermittelt den Befund an eine von den
Eltern ausgewadhlte spezialisierte Einrichtung.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV
Die spezialisierte Eine Arztin oder ein Arzt der

Einrichtung kontaktiert die Eltern fir die Vereinbarung eines Termins zur
Abklarungsdiagnostik

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

und steht fiir Riickfragen der Eltern zum
Verdacht auf die Zielkrankheit zur
Verfliigung.

Es gilt § 32 Absatz 5.

(3) Die spezialisierte Einrichtung teilt nach Abschluss der Abklarungsdiagnostik den
Befund dem fiir die Screeninguntersuchung zustandigen Labor zum Zwecke der
Qualitatssicherung des Analyseverfahrens des Labors nach § 40 Absatz 2 mit. Die
Befundweitergabe nach Satz 1 und eine dazu erforderliche Verarbeitung von
personenbezogenen Daten darf nur mit schriftlicher oder in elektronischer Form
vorliegender Einwilligung und nach vorheriger Information der Eltern nach der
Mitteilung des Ergebnisses der Abklarungsdiagnostik erfolgen.

§ 37b Erinnerungsmanagement

(1) Geht keine Zweitscreeningkarte nach § 36 Absatz 3 im Labor ein, kontaktiert die
Laborérztin oder der Laborarzt die Eltern um auf die Notwendigkeit der Abnahme einer
Zweitscreeningkarte hinzuweisen.
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(2) Sind die Eltern nicht in der spezialisierten Einrichtung ihrer Wahl erschienen oder
haben keinen Termin fiir die Abklarungsdiagnostik mit dieser vereinbart, meldet die
spezialisierte Einrichtung dies unverziglich an das fiir die erste Screeninguntersuchung
zustandige Labor zuriick. Hat die Laborarztin oder der Laborarzt keinen Befund der
Abklarungsdiagnostik bis zu diesem Zeitpunkt der Riickmeldung erhalten, kontaktiert
diese beziehungsweise dieser die Eltern, um nochmals auf die Notwendigkeit einer
schnellen, fachkompetenten Abkldarung und Weiterbetreuung hinzuweisen.

(3) Fur die Verarbeitung der personenbezogenen Daten nach Absatz 1 und Absatz 2 ist
eine Einwilligung nach § 32 Absatz 5 einzuholen.”

In § 38 werden die Worter ,abweichend vom § 26 Absatz 4“ gestrichen.

§ 40 wird wie folgt gefasst:

(1)  Als Anforderungen an die Qualitatssicherung der Labore gelten auch fiir das
Screening auf Mukoviszidose die Regelungen des § 26 Absatz 1 bis 3 und 5 bis 8
entsprechend mit der MaRgabe, dass abweichend von § 26 Absatz 6 der Bericht
Angaben zu

- der Zahl der untersuchten Proben (Erstscreenings),

Anzahl der abgelehnten Screenings,

Anzahl der auffalligen Screeningbefunde,
- der Zeitspanne zwischen Probeneingang und Mitteilung des Screeningbefunds,
- die Anzahl und Art der gemal’ § 37 mitgeteilten Screeningergebnisse und

- die Anzahl der aufgrund auffdlliger Konfirmationsdiagnostik angeforderten und
mitgeteilten DNA-Mutationsanalysen sowie

- die Ergebnisse der einzelnen Untersuchungsschritte,

- IRT-Bestimmungen gesamt,

- IRT 2 99,9 Perzentile (failsafe),

- IRT 2 99 Perzentile <99,9 Perzentile,

- durchgefihrte PAP Untersuchungen,

- PAP > 87,5 Perzentile,

- durchgefihrte Mutationsanalysen,

- Mutationsanalysen unauffalliges Ergebnis,

- 1 oder 2 Mutationen,

- den vorliegenden Befunden der Konfirmationsdiagnostik,
- Anzahl SchweiRtest,

- Leitfahigkeit,

- 2 Mutationen in der Konfirmation oder Screening,

- Mekonium lleus,

- Anzahl der CFSPID-Félle (Cystic Fibrosis Screen Positive, Inconclusive Diagnosis)

enthalten muss. Sofern vorhanden sind Hinweise auf falsch negative Befunde zu
berichten.
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(2) Es ist sicherzustellen, dass die fiir die Analyseverfahren festgelegten Grenzwerte
laborintern stetig Uberprift werden, um die Testglte der Analyseverfahren zu
optimieren. Hierfur erfolgt ein laborinterner Abgleich der Befunde der jeweiligen
Neugeborenen aus dem Screening und der nach § 37a Gbermittelten Befunde aus der
Abkldarungsdiagnostik.

(3)  Zur jahrlichen Uberpriifung des Mukoviszidose-Screenings missen die die
Laborleistungen erbringenden Arztinnen und Arzte im ersten Quartal jedes Jahres der
durch den G-BA gemaR § 28 Absatz 1 beauftragten Stelle sowohl
patientenanonymisierte, aggregierte Daten als auch die Ergebnisse der
Abklarungsdiagnostik in  anonymisierter Form in Féllen von positiven
Screeningbefunden (ber ihre Leistungen nach dieser Richtlinie im vorangegangenen
Jahr vorlegen.

(4) Zum Zwecke der einheitlichen Dokumentation stellt die unabhangige
wissenschaftliche Institution den Laboren detaillierte Vorlagen fiir die Ubermittlung
der Daten zur Verfligung.”

§ 42 wird wie folgt gefasst:
»§ 42 Evaluation

Die unabhangige wissenschaftliche Institution nach § 28 Absatz 1 Satz 1 wird durch den
G-BA beauftragt, den jahrlichen Screeningreport gemald § 28 Absatz 1 Satz 1 neben der
Uberpriifung des erweiterten Neugeborenen-Screenings auch zur Uberpriifung des
Mukoviszidose-Screenings auf der Grundlage der gemall § 40 Absatz 1 definierten
Daten zu erstellen. §28 gilt entsprechend.”

Die Anlage 2 ,,Elterninformation zum Screening auf Mukoviszidose” wird wie folgt
gedndert:

1. Der Abschnitt ,2. Wie kann Mukoviszidose behandelt werden?” wird wie folgt
gedndert:

a. Der Satz ,Zurzeit gibt es keine heilende Therapie bei Mukoviszidose.” wird
gestrichen.

b. Der Satz ,Allerdings konnen Krankheitszeichen durch verschiedene
Therapieansatze verbessert oder gelindert werden, so dass die Lebenserwartung
von Mukoviszidose-Patienten kontinuierlich gestiegen ist.” wird wie folgt gefasst:
,Die Krankheitszeichen dieser angeborenen Stérung kdnnen durch verschiedene
Therapieansatze verbessert oder gelindert werden, so dass die Lebenserwartung
von Mukoviszidose-Patienten kontinuierlich gestiegen ist.”

c. Die Worter ,besonders kalorienreichen” werden durch das Wort
,bedarfsangepassten” ersetzt.

2. Der Abschnitt ,4. Wie wird die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
durchgefiihrt?” wird wie folgt gedndert:

a. Die Worter ,,oder einen Entbindungspfleger” werden gestrichen.

b. Vor dem Satz ,Die Blutprobe lhres Kindes wird nach der Untersuchung
vernichtet” werden folgende Satze eingefligt: ,Wenn Sie weitere Fragen zur
Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings haben, kdnnen Sie sich an Ihre Arztin
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oder lhren Arzt wenden oder im Labor anrufen. Die Kontaktdaten des Labors
finden Sie im Untersuchungsheft ihres Kindes.”

Der Abschnitt ,5. Wie werden Sie Uber das Reihenuntersuchungsergebnis
informiert und was folgt danach?“ wird wie folgt gefasst: ,Das Labor teilt Ihnen
innerhalb von 14 Tagen mit, ob der Befund kontrollbediirftig ist. Uber ein normales
Ergebnis werden Sie nur auf lhre ausdrickliche Nachfrage informiert. Bei einem
kontrollbediirftigen Ergebnis wird lhnen von einer Arztin oder einem Arzt
mitgeteilt, in welcher spezialisierten Einrichtung Sie mit lhrem Kind eine
Abklarungsuntersuchung durchfiihren lassen kénnen. Diese ist notwendig, um den
Screeningbefund zu tberpriifen und eventuell TherapiemalRinahmen einzuleiten.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG | Position PatV

Kein Text Sie werden von einer Arztin oder einem
Arzt der spezialisierten Einrichtung
kontaktiert, um Sie Uber die mogliche
Erkrankung genauer zu informieren
sowie um einen Termin zu vereinbaren.

Uber die Art der Untersuchung und die Therapiemdoglichkeiten werden Sie in dieser
Einrichtung umfassend aufgeklart. Ein kontrollbedurftiges Ergebnis bedeutet noch
nicht, dass lhr Kind Mukoviszidose hat. Nur eins von finf Kindern mit einem
kontrollbedirftigen Ergebnis hat tatsachlich Mukoviszidose. Jedoch ist die
Wahrscheinlichkeit flir eine sogenannte Anlagetragerschaft erhoht. Die
Anlagetrager sind gesund, kénnen jedoch diese Anlage an ihre Nachkommen
weitergeben. In jedem Fall wird Ihnen eine genetische Beratung angeboten, damit
Sie sich ausfihrlich Gber die Bedeutung dieses Ergebnisses informieren kénnen. In
der spezialisierten Einrichtung fiir Mukoviszidose wird zundchst eine
Bestatigungsuntersuchung, in der Regel ein Schweilltest durchgefiuhrt und alles
Weitere mit lhnen besprochen. Dieser SchweiBtest ist ungefdhrlich und
schmerzfrei und belastet |hr Kind nicht. Das Ergebnis wird lhnen spatestens am
Folgetag nach der Untersuchung mitgeteilt. Moglicherweise sind weitere
Untersuchungen erforderlich.”

Der Abschnitt ,,6. Sie entscheiden fir Ihr Kind!“ wird wie folgt gedndert:

a. Der Satz ,Das durchfiihrende Labor (ibermittelt die Ergebnisse direkt der
verantwortlichen Person, die beauftragt ist, Sie bei einem positiven Befund zu
kontaktieren.” wird gestrichen.

b. Die Satze ,lhre Einwilligung umfasst nur die Durchfihrung der
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose sowie die Weitergabe der hierfilr
erforderlichen personenbezogenen Daten. Wir sind mit der Durchfiihrung der
Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose und der Ubermittlung der hierfir
erforderlichen Angaben einverstanden:” werden durch folgende Satze ersetzt:
,lhre Einwilligung umfasst die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose sowie die
Verarbeitung der hierfiir erforderlichen personenbezogenen Daten. Wir sind mit
der Durchfiihrung der Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose, der Verarbeitung
der hierfir vorgesehenen Angaben und im Falle eines auffalligen Befundes mit der
Befundibermittlung durch die Laborarztin/den Laborarzt einverstanden. Auch sind
wir im Falle eines auffilligen Befundes einverstanden mit der Befundweitergabe
an eine von uns noch auszuwahlende spezialisierte Einrichtung, in der die
Abklarungsuntersuchung durchgefiihrt werden kann, sowie mit der Weitergabe
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unserer Kontaktdaten an diese zum Zweck der Kontaktaufnahme mit uns. Wenn
sich das Kind noch im Krankenhaus befindet, darf ein auffalliger Befund der
behandelnden Arztin/dem behandelnden Arzt im Krankenhaus durch die
Laborarztin/den Laborarzt Ubermittelt werden, wenn wir hierin nach
Befundibermittlung an uns eingewilligt haben. Im Falle eines nicht abgeklarten
auffalligen Befundes sowie einer fehlenden Zweitscreeningkarte sind wir mit der
Kontaktaufnahme der Laborarztin/des Laborarztes zwecks Erinnerung
einverstanden. Wir nehmen zur Kenntnis, dass wir im Zuge einer Mitteilung eines
auffalligen Befundes am Telefon von der Laborarztin/von dem Laborarzt Gber das
weitere mogliche Vorgehen informiert werden. In diesem Gesprach werden wir um
Einwilligung in die 1. Befundweitergabe an eine eventuell im Krankenhaus
behandelnde Arztin oder behandelnden Arzt, 2. Befundweitergabe an eine von uns
dann auszuwdhlende spezialisierte Einrichtung und 3. in die Kontaktaufnahme
derselben mit uns sowie die Kontaktaufnahme der Laborarztin/des Laborarztes
zwecks Erinnerung gebeten.”

Die Anlage 3 , Elterninformation zum Erweiterten Neugeborenen-Screening” wird wie
folgt gedndert:

1. Folgende Abbildung wird nach der Uberschrift ,,Elterninformation zum Erweiterten

Neugeborenen-Screening” eingefiigt:
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Sie werden von Ihrer Arztin oder Ihrem Arzt Giber die Untersuchung
aufgeklart. Die Untersuchung wird durchgefiihrt, wenn Sie damit
einverstanden sind.

Es wird lhrem Kind Blut abgenommen und an ein Labor geschickt.
Die Kontaktdaten des Labors werden im Gelben Heft dokumentiert

- -
Y
Sie werden benachrichtigt und gebeten, eine Blutabnahme fir eine
Kontrolluntersuchung bei lhrem Kind vornehmen zu lassen.

- .
]
Sie werden benachrichtigt und Ihnen wird erldutert, wo Sie lhr Kind fir -
die Abkldrungsuntersuchung vorstellen sollen.

- -
Y
Therapieeinleitung und weitere Betreuung erfolgen in einer

spezialisierten Einrichtung. Hierfiir werden lhre Kontaktdaten an die
spezialisierte Einrichtung Gbermittelt.

2. Der Abschnitt ,Warum werden Friherkennungsuntersuchungen durchgefiihrt?”
wird wie folgt geandert:

a. In dem Satz ,Deshalb finden seit tGber 30 Jahren bei allen Neugeborenen
Blutuntersuchungen statt.” werden die Worter ,,seit Gber 30 Jahren” gestrichen.
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b. In dem Satz ,Diese Untersuchung wurde nun wesentlich verbessert, weitere
behandelbare Erkrankungen sind in die Untersuchung eingeschlossen worden.”
werden die Worter ,,Untersuchung wurde nun wesentlich verbessert” durch die
Worter ,Untersuchungen werden stetig weiterentwickelt” ersetzt.

Dem Abschnitt ,Wann und wie wird untersucht?” wird folgender Satz angefugt:
»Wenn Sie weitere Fragen zur Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings haben,
kénnen Sie sich an lhre Arztin oder lhren Arzt wenden oder im Labor anrufen. Die
Kontaktdaten des Labors finden Sie im Untersuchungsheft ihres Kindes.”

Der Abschnitt ,,Wer erfahrt das Testergebnis?” wird wie folgt gedndert:

a. Der Satz ,In jedem Falle erhalt der Einsender der Blutprobe innerhalb weniger
Tage einen schriftlichen Befund vom Screeninglabor.” wird gestrichen.

b. Der Satz ,In dringenden Fallen wird unverziiglich zusatzlich direkt mit lhnen
Kontakt aufgenommen”“ wird wie folgt gefasst: ,Bei auffalligen
Untersuchungsergebnissen wird unverziglich direkt mit lhnen Kontakt
aufgenommen.”

c. Nach dem Satz ,Unauffallige Untersuchungsergebnisse werden Ihnen nur auf
Ihre personliche Nachfrage hin mitgeteilt.” wird folgender Satz angefiigt: ,Die
Kontaktdaten des Labors, an das die Blutprobe geschickt wurde, werden im
Untersuchungsheft fir Kinder dokumentiert.”

In dem Abschnitt ,Was bedeutet das Testergebnis?”“ werden nach dem Satz ,,Eine
Wiederholung eines Testes kann aber auch notwendig sein, wenn z. B. der
Zeitpunkt der Blutabnahme nicht optimal war.” folgende Satze angefligt: ,,In diesen
Fallen sollte — vorausgesetzt Sie willigen darin ein — dasselbe Labor die Tests
durchfihren. Wenn Sie Fragen zur Wiederholung der Untersuchung haben, kénnen
Sie im Labor anrufen.”

Nach dem Abschnitt ,,Was bedeutet das Testergebnis?“ wird folgender Abschnitt
eingefiigt: ,Was miissen Sie tun, wenn der Screeningbefund auffallig ist?

Ilhnen wird von einer Arztin oder einem Arzt mitgeteilt, in welcher spezialisierten
Einrichtung Sie mit lhrem Kind eine Abkldarungsuntersuchung durchfiihren lassen
konnen. Diese ist notwendig, um den Screeningbefund zu Uberprifen und
eventuell TherapiemaRnahmen einzuleiten.

Position GKV-SV/KBV/KZBV/DKG Position PatV

Kein Text Sie werden von einer Arztin oder
einem Arzt der spezialisierten
Einrichtung kontaktiert, um Sie lber
die mogliche Erkrankung genauer zu
informieren sowie um einen Termin
zu vereinbaren.

Uber die Art der Untersuchung und die Therapiemdglichkeiten werden Sie in dieser
Einrichtung umfassend aufgeklart.”

Der Abschnitt ,Konnen diese Krankheiten geheilt werden?”“ wird wie folgt
gedndert:

a. Die Uberschrift ,Kénnen diese Krankheiten geheilt werden?“ wird wie folgt
gefasst: ,,Wie werden diese Krankheiten behandelt?”

b. Der Satz ,LAlle genannten Stoffwechseldefekte, endokrinen und
neuromuskuldaren Stérungen sowie Blut- und Immundefekte sind angeboren und
kdnnen in den meisten Fallen nicht geheilt werden.” wird gestrichen.
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c. Der Satz ,Jedoch kdénnen die Auswirkungen dieser angeborenen Stoérungen mit
einer entsprechend frihzeitigen Behandlung vermieden oder zumindest
vermindert werden.” wird wie folgt gefasst: ,Die Auswirkungen dieser
angeborenen Storungen kénnen mit einer entsprechend frihzeitigen Behandlung
vermieden oder zumindest vermindert werden.”

d. In dem Satz ,lhr Einverstandnis umfasst nur die oben genannten
Zielerkrankungen sowie die Weitergabe der personenbezogenen Angaben zur
Durchfiihrung des erweiterten Neugeborenen-Screenings.” wird das Wort ,,nur”
durch die Worter ,das erweiterte Neugeborenen-Screening auf” und das Wort
,Weitergabe” durch das Wort ,Verarbeitung” ersetzt.

e. Der Satz ,Wir sind mit der Durchfihrung der Untersuchung und der
Ubermittlung der hierfiir vorgesehenen Angaben einverstanden.” wird wie folgt
gefasst: ,Wir sind mit der Durchflihrung der Untersuchung, der Verarbeitung der
hierfiir vorgesehenen Angaben und im Falle eines auffalligen Befundes mit der
Befundibermittlung durch die Laborarztin/den Laborarzt einverstanden.”

f. Dem Abschnitt werden folgende Satze angefligt: ,Auch sind wir im Falle eines
auffalligen Befundes einverstanden mit der Befundweitergabe an eine von uns
noch auszuwdhlende spezialisierte Einrichtung, in der die Abklarungsuntersuchung
durchgefiihrt werden kann, sowie mit der Weitergabe unserer Kontaktdaten an
diese zum Zweck der Kontaktaufnahme mit uns. Wenn sich das Kind noch im
Krankenhaus befindet, darf ein auffilliger Befund der behandelnden Arztin/dem
behandelnden Arzt im Krankenhaus durch die Laborarztin/den Laborarzt
Ubermittelt werden, wenn wir hierin nach Befundiibermittlung an uns eingewilligt
haben. Im Falle eines nicht abgeklarten auffdlligen Befundes sowie einer fehlenden
Zweitscreeningkarte sind wir mit der Kontaktaufnahme der Laborarztin/des
Laborarztes zwecks Erinnerung einverstanden. Wir nehmen zur Kenntnis, dass wir
im Zuge einer Mitteilung eines auffalligen Befundes am Telefon von der
Laborarztin/von dem Laborarzt Gber das weitere mogliche Vorgehen informiert
werden. In diesem Gesprach werden wir um Einwilligung in die 1.
Befundweitergabe an eine eventuell im Krankenhaus behandelnde Arztin oder
einen im Krankenhaus behandelnden Arzt, 2. Befundweitergabe an eine von uns
dann auszuwdhlende spezialisierte Einrichtung und 3. in die Kontaktaufnahme
derselben mit uns sowie die Kontaktaufnahme der Laborarztin/des Laborarztes
zwecks Erinnerung gebeten.”

V. Die Anderungen der Richtlinie treten am Tag nach der Verdffentlichung im
Bundesanzeiger in Kraft. Sie sind erst nach Ablauf von sechs Monaten ab ihrem
Inkrafttreten anzuwenden. Bis zu diesem Zeitpunkt gilt die Richtlinie in ihrer vor dem
Inkrafttreten dieses Beschlusses geltenden Fassung.

Die Tragenden Griinde zu diesem Beschluss werden auf den Internetseiten des G-BA unter
www.g-ba.de veroffentlicht.

Berlin, den 21. Marz 2024


http://www.g-ba.de/
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Gemeinsamer Bundesausschuss
gemall § 91 SGB V
Der Vorsitzende

Prof. Hecken
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