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Die vom Bundesausschuss der Arzte und Krankenkassen gemaR § 26 Abs. 2 i. V.
m. 8 92 Abs. 1 und 4 des Funften Buches Sozialgesetzbuch (SGB V) beschlossenen
Richtlinien bestimmen das N&here lber die den gesetzlichen Erfordernissen des
8§ 26 SGBV entsprechenden &rztlichen MalRnahmen zur Friherkennung von
Krankheiten bei Kindern bis zur Vollendung des 6. Lebensjahres.

A.
Allgemeines

Die nach diesen Richtlinien durchzufihrenden &rztlichen
Malinahmen bei Kindern bis zur Vollendung des 6. Lebensjahxes
dienen der Friherkennung von Krankheiten, die eine normale
korperliche oder geistige Entwicklung des Kindes {inv nicht
geringfiigigem Mafe gefahrden. Arztliche MaRnahmen haben sich
daher zu richten auf:

Stoérungen in der Neugeborenenperiode

01

02

03

04

Friih-, Mangelgeburt, Ubertragung

Asphyxie

Schwere Hyperbilirubindmie

Andere, die Entwicklung i/ nicht geringfiigigem Mal3e gefahrdende

Stérungen in der Neugeborenenperiode (z. B. Krampfe, Sepsis,
andere intrauterin/perinatal erworbene Infektionen)

Angeborene Staffwechsel-Stérungen

05

06

07

MucaViscidose
Phenylketonurie

Andere, die Entwicklung in nicht geringfligigem Male gefahrdende
angeborene Stoffwechselstérungen (z. B. Galaktosamie)

Endokrine Stérungen, Vitaminosen

08

09

10

Hypo- oder Hypervitaminosen (z. B. Rachitis, D-Hypervitaminose)
Diabetes mellitus des Kindes

Hypothyreose



11

12

Andere, die Entwicklung in nicht geringfligigem Mal3e gefahrdende
endokrine Stérungen (z. B. AGS)

Blutkrankheiten (z. B. Hamophilien, Antikdrpermangelsyndrome)

Entwicklungs- und Verhaltensstorungen

13 Somatische  Entwicklungsstérungen  (z. B. Dystrophie,
Minderwuchs, Fettsucht)

14 Kognitiver Entwicklungsruckstand

15  Stérungen der emotionellen oder sozialen Entwicklung (z. B.
Verhaltensstérungen)

16 Stérungen der motorischen Entwicklung oderV andere, die
Entwicklung in nicht geringfigigem Mal3e gefahrdende funktionelle
Storungen

Nervensystem

17 Cerebrale  Bewegungsstorungen,™ (zentrale  Tonus- und
Koordinationsstorungen, Cerebralparesen)

18 Fehlbildungen des Zentraldervensystems (z. B. Spina bifida und
Hydrocephalus)

19 Anfallsleiden

20  Andere, die Eatwicklung in nicht geringfligigem Male gefahrdende

Erkrankungen des Nervensystems (z. B. neuromuskulare
Erkrankungen, periphere Lahmungen)

Sinnésoxgane

21

22

23

24

25

Hochgradige Sehbehinderung, Blindheit
Schielkrankheit

Andere, die Entwicklung in nicht geringfligigem Male gefahrdende
Fehlbildungen oder Erkrankungen der Augen

Hochgradige Hoérbehinderung, Gehorlosigkeit

Andere, die Entwicklung in nicht geringfligigem Male gefahrdende
Fehlbildungen oder Erkrankungen der Ohren



26

27

28

29

30

31

32

Sprachstdérungen oder Sprechstdérungen
z. B. verzbgerte Sprachentwicklung, Artikulationsstérungen,
Stottern

Zahne, Kiefer, Mundhdhle
Fehlbildungen oder Erkrankungen

Herz/Kreislauf
Fehlbildungen oder Erkrankungen des Herzens oder der
herznahen Gefalie

Atmungsorgane
Fehlbildungen oder Erkrankungen

Verdauungsorgane
Fehlbildungen oder Erkrankungen

Nieren und Harnwege
Fehlbildungen oder Erkrankungen

Geschlechtsorgane
Fehlbildungen oder Erkrankungen

Skelett und Muskulatur

33

34

35

36

37

Huftgelenksanomalien

Andere, die Entwickling in nicht geringfligigem Mal3e gefahrdende
Fehlbildungen oderErkrankungen des Skelettsystems

Myopathien (z7B. progressive Muskeldystrophie)

Haut
Fehlgildtiingen oder Erkrankungen

Multiple  Fehlbildungen, einschlielich  chromosomaler
Aberrationen
(z. B. Down-Syndrom)

Die laufenden Nummern dieser Aufstellung sind zugleich die Kennziffer
nach Abschnitt C Abs. 3.

2.

Die Malinahmen sollen moégliche Gefahren fur die Gesundheit der
Kinder dadurch abwenden, dass aufgefundene Verdachtsfalle
eingehend diagnostiziert und erforderlichenfalls rechtzeitig
behandelt werden kénnen.



3. Es werden die Untersuchungen durchgefuhrt, die im Abschnitt B
festgelegt und im Untersuchungsheft fur Kinder (Anlage)*
aufgefiihrt sind. Dabei sollen die in Abschnitt C aufgestellten
Richtlinien Gber Aufzeichnungen und Dokumentation beachtet
werden. Neugeborene haben zusatzlich Anspruch auf ein
erweitertes Neugeborenen-Screening nach MalRgabe der Anlage 2
der Richtlinien und auf eine Friherkennungsuntersuchung von
Horstérungen nach Mal3gabe der Anlage 6 der Richtlinien.

4, Ergeben diese Untersuchungen das Vorliegen oder den Verdacht
auf das Vorliegen einer Krankheit, so soll der Arzt dafir Sorge
tragen, dass diese Félle im Rahmen der Krankenbehandlung einer
weitergehenden, gezielten Diagnostik und ggf. Therapie zugéfuhrt
werden.

Bei erkennbaren Zeichen einer Kindesvernachlassigung‘eder
-misshandlung hat der untersuchende Arzt die notwendigen
Schritte einzuleiten.

5. Untersuchungen nach diesen Richtlinien sollen" diejenigen Arzte
durchftihren, welche die vorgesehenen Leistungen auf Grund ihrer
Kenntnisse und Erfahrungen erbringen® kdénnen, nach der
arztlichen Berufsordnung dazu ber€ehtigt sind und Uber die
erforderlichen Einrichtungen verfagen.

6. Die bei diesen MaRnahmenp~mitwirkenden Arzte haben darauf
hinzuwirken, dass fur sie tatigywerdende Vertreter diese Richtlinien
kennen und beachten.

B.
Untersuchungen

Die FruherkengungsmalRnahmen bei Kindern in den ersten sechs
Lebensjahren‘umfassen insgesamt zehn Untersuchungen gemal3 den im
Untersuchungsheft fir Kinder gegebenen Hinweisen, das erweiterte
Neugeborenen-Screening nach Anlage 2 und die
Friherkennungsuntersuchung von Horstérungen bei Neugeborenen
nach, Anlage 6. Die Untersuchungen koénnen nur in den jeweils
arngegebenen Zeitraumen unter Bertcksichtigung  folgender
Joleranzgrenzen in Anspruch genommen werden:

Untersuchungsstufe Toleranzgrenze

uz 3. —10. Lebenstag uz 3.—-14. Lebenstag
U3 4. — 5. Lebenswoche U3 3.— 8. Lebenswoche
U4 3. — 4. Lebensmonat U4 2. — 4% . Lebensmonat
Us 6. — 7. Lebensmonat Us 5.— 8. Lebensmonat
U6 10. — 12. Lebensmonat U6 9.-14. Lebensmonat

" Wurde in die vorl. Rechtsquellensammlung nicht aufgenommen
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uv 21. — 24. Lebensmonat uv 20.-27. Lebensmonat

U7a 34. — 36. Lebensmonat U7a 33. — 38. Lebensmonat
us 46. — 48. Lebensmonat us 43. -50. Lebensmonat
Uuo 60. — 64. Lebensmonat 58. -66. Lebensmonat

U1l Neugeborenen-Erstuntersuchung

Die erste Untersuchung soll unmittelbar nach der Geburt
vorgenommen werden. Ist ein Arzt nicht anwesend, soll (die
Hebamme diese Untersuchung durchfiihren. Diese Untersuchung
hat im Wesentlichen zum Ziel, lebensbedrohliche Zustande zu
erkennen und augenféllige Schaden festzustellen, ggf. netwendige
SofortmalRnahmen einzuleiten. Dabei ist auf Kolerit, Atmung,
Tonus, Reflexe beim Absaugen, Herzschlage,~den Asphyxie-
Index, auf Gelbsucht, Odeme, die Reife .Sewie auf sofort
behandlungsbedurftige Missbildungen des ‘Neugeborenen zu
achten, insbesondere nach Risikoschwangéerschaft (Risikokinder).

U2 Neugeborenen-Untersuchung vom 3. bis(1@* Lebenstag

Erhebung der Vorgeschichte
Atemstillstand oder Krampfe
Schwierigkeiten beim Trinken, Schluckstérungen
Guthrie-Test durchgefuhrt
Rachitis/Fluoridprophylaxe besprochen

Verdachtsdiagnosen der letzten Friherkennungsuntersuchung

EingehendenUntersuchungen
Kérpermalie
Reifezeichen
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
Skelettsystem
Sinnesorgane
Motorik und Nervensystem

U3 Untersuchung in der 4. bis 5. Lebenswoche

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Schwierigkeiten beim Trinken, Schluckstérungen
abnorme Stuhle
schreit schrill oder kraftlos
Reaktion auf laute Gerausche fehlt
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keine altersgemale Ernahrung
Rachitis/Fluoridprophylaxe nicht eingeleitet
Eltern unzufrieden mit Entwicklung und Verhalten des Kindes

Verdachtsdiagnosen der letzten Friherkennungsuntersuchung
Eingehende Untersuchungen

KdrpermalRe

Haut

Brustorgane

Bauchorgane

Geschlechtsorgane

Skelettsystem

Sinnesorgane

Motorik und Nervensystem

Screening auf Hiftgelenksdysplasie und -luxation
(Sonographische Untersuchung der Hiftgelenke hach Mal3gabe
der in der Anlage 3 dieser Richtlinien angegebénen Durchfih-
rungsempfehlungen)

Ernahrungshinweise im Hinblick auf Mundgesundheit
U4 Untersuchung im 3. bis 4. Lebensmonat

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Schwierigkeiten beim-Trinken und Futtern
Erbrechen, Schlackstérungen
abnorme Stiihle
reaktives Laeheln fehlt
Kopfbewegung zur Schallquelle fehlt
Zusammenfiuhren der Hande in der Mittellinie fehlt
keine, altersgemale Ernahrung
Rachitis/Fluoridprophylaxe nicht fortgefihrt
Eltern unzufrieden mit Entwicklung und Verhalten des Kindes
seit der letzten Fruherkennungsuntersuchung entwicklungs-
gefahrdende Erkrankung oder Operation

Verdachtsdiagnose der letzten Friherkennungsuntersuchung

Eingehende Untersuchungen
Kdrpermalle
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
Skelettsystem
Sinnesorgane
Motorik und Nervensystem



U5 Untersuchung im 6. bis 7 Lebensmonat

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Schwierigkeiten beim Trinken und Futtern
Erbrechen, Schluckstérungen
abnorme Sttihle
Blickkontakt fehlt
stimmhatftes Lachen fehlt
Reaktion auf Klingel/Telefon/Zuruf der Eltern fehlt
Interesse fur angebotenes Spielzeug fehlt
aktives Drehen von Rulcken- in Seiten- oder Bauchlage
fehlt
keine altersgemal3e Ernahrung
Rachitis/Fluoridprophylaxe nicht fortgefiihrt
Eltern unzufrieden mit Entwicklung und Verhalten des Kindes
seit der letzten Friherkennungsuntersuchtng entwicklungs-
gefahrdende Erkrankung oder Operation

Verdachtsdiagnosen der letzten Friherkennéingsuntersuchung

Eingehende Untersuchungen
KdrpermalRe
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
Skelettsystem
Sinnesorgange
Motorik und=Nervensystem

Hinweise zu Mundhygiene und zahnschonender Erndhrung
U6 Untersuchogg'im 10. bis 12. Lebensmonat

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Schwierigkeiten beim Trinken und Essen
Erbrechen, Schluckstérungen
abnorme Stuhle
Miktionsstorungen
gehaufte Infektionen
Blickkontakt fehlt
verzdgerte Sprachentwicklung (keine Silbenverdoppelung wie "dada™)
Reaktion auf leise Gerausche fehlt
Stereotypien (z. B. rhythmisches Kopfwackeln)
keine altersgemale Ernahrung
Rachitis/Fluoridprophylaxe nicht fortgefiihrt
Eltern unzufrieden mit Entwicklung und Verhalten des Kindes
seit der letzten Fruherkennungsuntersuchung entwicklungs-
gefahrdende Erkrankung oder Operation



Verdachtsdiagnosen der letzten Friherkennungsuntersuchung

Eingehende Untersuchungen
Kdrpermalie
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
Skelettsystem
Sinnesorgane
Motorik und Nervensystem

Hinweise zur Zahnpflege
U7 Untersuchung im 21. bis 24. Lebensmonat

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Schwierigkeiten beim Trinken und EsSen
Erbrechen, Schluckstérungen
abnorme Stuhle
Miktionsstorungen
gehaufte Infektionen
altersgemalle Sprache fehit'(z.B. keine Zweiwortsatze, kein
Sprechen in der 3. Person wie "Peter essen”)
altersgemales Spraehverstandnis fehlt (z.B. kein Zeigen
auf Korperteile {mach Befragen, kein Befolgen einfacher
Aufforderung)
Verhaltensauifalligkeiten (z. B. Schlafstérungen)
erste frefeé\Schritte nach 15. Lebensmonat
Treppénsteigen mit Festhalten am Gelander fehlt
Fluondprophylaxe nicht fortgefuhrt
Schutzimpfungen nicht durchgefihrt
Eltern unzufrieden mit Entwicklung und Verhalten des Kindes
seit der letzten Friiherkennungsuntersuchung entwicklungs-
gefahrdende Erkrankung oder Operation

Verdachtsdiagnosen der letzten Friherkennungsuntersuchung

Eingehende Untersuchungen
KdrpermalRe
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
Skelettsystem
Sinnesorgane
Motorik und Nervensystem



U7a Untersuchung im 34. bis 36. Lebensmonat

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Miktionsstérungen
Gehaufte Infektionen
Altersgemal3e Sprache fehlt (z. B. keine Drei- bis
Funfwortséatze, eigener Vor- oder Rufname wird nicht
verwendet)
Altersgemalies Sprachverstandnis fehlt (z. B. kein Zeigen
auf Korperteile auf Befragen)
Verhaltensauffalligkeiten (z. B. Stereotypien, ausgepragte
nachtliche Schlafstérungen)
Fluoridprophylaxe nicht fortgefuhrt
Schutzimpfungen unvollstandig
Eltern unzufrieden mit Entwicklung und Verhalten des

Kindes

seit letzter Friherkennungsuntersuchung
entwicklungsgefahrdende Erkrankung odex Operation
Verdachtsdiagnosen der letzten

Friherkennungsuntersuchung

Eingehende Untersuchungen
Kdrpermalie
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
Skelettsystem
Sinnesorgane
Motorik und Nervensystem

U8 Untersuchungit 46. bis 48. Lebensmonat

Erhébong der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Miktionsstoérungen
gehaufte Infektionen
altersgemal3e Sprache fehlt (z. B. kein Sprechen in Satzen
in der "Ich-Form™)
Aussprachestorungen (z. B. Stottern, schwere Stammel-
fehler, unverstandliche Sprache)
Verhaltensauffalligkeiten (z. B. Einndssen, ausgepragte
nachtliche Durchschlafstérungen, Stérungen des sozialen
Kontaktes, Stereotypien, unkonzentriertes Spielen)
auffallige motorische Ungeschicklichkeit
Fluoridprophylaxe nicht fortgefuhrt
Schutzimpfungen unvollstandig
Tuberkulinprobe durchgefuhrt
Eltern unzufrieden mit Entwicklung und Verhalten des Kindes



seit der letzten Friiherkennungsuntersuchung entwicklungs-
gefahrdende Erkrankung oder Operation

Verdachtsdiagnosen der letzten Friherkennungsuntersuchung

Eingehende Untersuchungen
Kdrpermalle
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
auffalliger Harnbefund
Skelettsystem
Sinnesorgane
Motorik und Nervensystem

U9 Untersuchung im 60. bis 64. Lebensmonat

Erhebung der Vorgeschichte
Eltern besorgt Uber die Entwicklung des Kindes
Krampfanfalle
gehaufte Infektionen
Sprachstoérungen
Aussprachestérungen
Sprachverstandnis
Verhaltensauffalligkeiten
auffallige motorische“dngeschicklichkeit
Atemnot in Ruhe tind/oder bei Belastung
Fluoridprophylaxe nicht fortgefuhrt
Schutzimpfurgen unvollstandig
Tuberkulinprobe durchgefihrt
Mitarbeit und/oder Verstandnis bei der Untersuchung auffallig
seit™~der letzten Fruherkennungsuntersuchung entwicklungs-
gefahrdende Erkrankung oder Operation

Verdachtsdiagnose der letzten Friherkennungsuntersuchung

Eingehende Untersuchung
KdrpermalRe
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
auffalliger Harnbefund
Skelettsystem
Sinnesorgane
Motorik und Nervensystem
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C.
Dokumentation und Evaluation

Die Dokumentation Zu vorgenannten
Friherkennungsuntersuchungen erfolgt entsprechend den
Anlagen zu diesen Richtlinien (Anlage 1 — Untersuchungsheft fir
Kinder; Anlage 2 und Anlage 4 — erweitertes Neugeborenen-
screening; Anlage 5 — sonografische Untersuchung der Sauglings-
hifte).

Der  zustandige Unterausschusss des Gemeinsamen
Bundesausschusses ist berechtigt, Anderungen

- am Untersuchungsheft fur Kinder (Anlage 1),

- an der Elterninformation zum Erweiterten Neugeborenen-
Screening (Anlage 3),

- an der Filterpapierkarte (Anlage 4) sowie

- am Merkblatt zum Neugeborenen-Hdrscreening (Anlage 7)

vorzunehmen, deren Notwendigkeit sich.*aus der praktischen
Anwendung ergibt, soweit dadurch die jeweilige Anlage nicht in
ihrem wesentlichen Inhalt geandert wikdh

Zur Evaluation spezifischer Fragestellungen legt der Gemeinsame
Bundesausschuss fest, welche™ Dokumentationen zusatzlich
erforderlich sind und in welchem Umfang diese ausgewertet
werden.

D.
Anspruchsberechtigung

Versicherte mityAnspruch auf Malinahmen zur Friiherkennung von
Krankheiten,*bei Kindern weisen diesen durch Vorlage einer
Krankenversichertenkarte oder eines Behandlungsausweises
nachy

Pie* erste Untersuchung nach den Richtlinien Uber die
Friherkennung von Krankheiten bei Kindern (U 1) wird auf einem
mit der Krankenversichertenkarte eines Elternteils ausgestellten
Abrechnungsschein (Muster 5 der Vordruck-Vereinbarung)
abgerechnet. Dies gilt auch fir die zweite Untersuchung (U 2),
wenn zum  Zeitpunkt der Untersuchung noch keine
Krankenversichertenkarte fur das Kind vorliegt.

Wird der Anspruch durch die Vorlage einer
Krankenversichertenkarte nachgewiesen, hat der Vertragsarzt die
Erfillung der in diesen Richtlinien angefihrten Voraussetzungen
zu beachten, soweit dies anhand der Angaben des Versicherten
sowie seiner arztlichen Unterlagen und Aufzeichnungen moglich
ist.
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E.
Inkrafttreten

Die Richtlinien treten am 1. Januar 1977 in Kraft.*)
Kaln, den 26. April 1976

Bundesausschuss der Arzte und Krankenkassen

Der Vorsitzende \b\(b.

*) Letzte Anderung vom 22. August 1995 ist am 1. Januar 1996 in Kraft getr@
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Anlage 1

(zu Abschnitt A. Nr. 3 der Kinder-Richtlinien)

Untersuchungsheft fur Kinder

nicht abgedruckt
O
N
&
N
&
N
&
QQ
Q
Sl
Q¥
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Anlage 2: Erweitertes Neugeborenen-Screening

I.  Allgemeine Bestimmungen 14
81 Allgemeines 14
§ 2 Geltungsbereich 14
§ 3 Anspruchsberechtigung 14
8 4 Aufklarung und Einwilligung 15
8 5 Zielkrankheiten und deren Untersuchung 15
lI.  Verfahren 16
8 6 Grundséatze des Screening-Verfahrens 16
8 7 Durchfuhrungsverantwortung 16
§ 8 Zeitpunkt der Probenentnahmen 17
8 9 Probenentnahme und Probenbearbeitung 17
§ 10 Befundubermittlung 18
lll.  Genehmigung und Qualitatssicherung fur Laborleistungen 19
8 11 Genehmigung fur Laborleistungen 19
8§ 12 Qualifikation des Laborarztes 20
8 13 Anforderungen an die Labore 21
8 14 Qualitatssicherung 21
§ 15 Dokumentation der Laborleistungen 22
§ 16 Anpassung 22

Allgemeine Bestimmungen

81 Allgemeines

(1) Das nach diesen Richtlinien  durchzufihrende  erweiterte
Neugeborenen*Screening dient der Friherkennung von angeborenen
Stoffwechseldefekten und endokrinen Stérungen bei Neugeborenen, die
die karpertiche und geistige Entwicklung der Kinder in nicht
geringfigigem Mal3e geféahrden. Durch das Screening soll eine
unyerztigliche Therapieeinleitung im Krankheitsfall erméglicht werden.

(2) 'Bas Screening umfasst ausschlie3lich die in 8 5 als Zielkrankheiten
aufgefuhrten Stoffwechseldefekte und endokrinen Stérungen.

§ 2  Geltungsbereich

Die Richtlinie gilt auf Grundlage von 826 des Funften Buches
Sozialgesetzbuch (SGB V) fur alle zu Lasten der gesetzlichen
Krankenversicherung durchgefuhrten Neugeborenen-Screenings,
unabhéngig davon, welcher Leistungserbringer sie einleitet oder erbringt.

83  Anspruchsberechtigung

Neugeborene haben Anspruch auf Teilnahme am erweiterten
Neugeborenen-Screening entsprechend dieser Richtlinie.

14



§ 4
(1)

(2)

3)

85
@

© N o a0 bk wDdhRE

Aufklarung und Einwilligung

Die Eltern (Personensorgeberechtigten) des Neugeborenen sind vor der
Durchfihrung des Screenings eingehend und mit Unterstiitzung eines
Informationsblattes entsprechend Anlage 3 durch den verantwortlichen
Arzt (8 7 Absatz 1) aufzuklaren. Wird die Geburt durch eine Hebamme
oder einen Entbindungspfleger geleitet, kann die Aufklarung durch diese
erfolgen, wenn die Ruckfragemaoglichkeit an einen Arzt gewéhrleistet ist.
Die Inhalte der Aufklarung sind vor der Untersuchung zu
dokumentieren.

Zu Anforderungen an die Inhalte der Aufklarung gilt 8 9 GenDG'! Die
Aufklarung umfasst insbesondere Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft
der genetischen Untersuchung. Die Gendiagnostik-Kommijssion kann
diese Inhalte in Richtlinien nach § 23 Absatz 2 Nummer 3 GenDG
konkretisieren.

Nach der Aufklarung ist eine angemessene.\Bedenkzeit bis zur
Entscheidung Uber die Einwilligung einzuraumen. Die
Personensorgeberechtigten konnen 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 weiterzugebendén ¥personenbezogenen Daten. Die
Einwilligung hat gegentber der Person zu erfolgen, die die Aufklarung
nach Absatz 1 durchgefihrt-fiat'und ist mit der Unterschrift zumindest
eines Elternteiles (Personensorgeberechtigten) zu dokumentieren. Die
Eltern erklaren mit {ikrer Einwilligung zum Screening, dass
personenbezogene Daten an die Labore Ubermittelt werden dirfen. Als
Nachweis  der ™worliegenden Einwilligung  gegeniber  dem
durchfihrenden(kabor gilt auch das Ankreuzen des entsprechenden
Feldes auf_der Filterpapierkarte. Die Einwilligung kann jederzeit
schriftlich . 0der mundlich mit Wirkung fur die Zukunft gegeniber der
aufklarenden Person widerrufen werden.

Zielkrankheiten und deren Untersuchung

Im erweiterten Neugeborenen-Screening wird ausschlie3lich auf die
nachfolgenden Zielkrankheiten gescreent:

Hypothyreose

Adrenogenitales Syndrom (AGS)

Biotinidasemangel

Galaktosamie

Phenylketonurie (PKU) und Hyperphenylalanindmie (HPA)
Ahornsirupkrankheit (MSUD)
Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (MCAD)
Long-Chain-3-OH-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (LCHAD)
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10.

11.
12.

(2)

®3)

§6

(1)

(2)

3)

§7

(1)

Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (VLCAD)
Carnitinzyklusdefekte

a) Carnitin-Palmitoyl-Transferase-1-Mangel (CPT-I)

b) Carnitin-Palmitoyl-Transferase-II-Mangel (CPT-II)

c¢) Carnitin-Acylcarnitin-Translocase-Mangel

Glutaracidurie Typ | (GA )
Isovalerianacidamie (IVA).

Das Screening auf die Zielkrankheiten der Nummern 1 bis 4 erfolgt mit
konventionellen Laboruntersuchungsverfahren (Nummer 1 und 2 mittels
immunometrischer Teste [Radioimmunoassays/Fluoroimmupnoassays],
Nummer 3 mittels eines photometrischen Tests, Nummer 4 mittels eines
photometrischen und fluorometrischen Tests). Das Screening auf die
Zielkrankheiten der Nummern 5 bis 12 wird \\'mittels der
Tandemmassenspektrometrie durchgefiihrt.

Die Untersuchung weiterer, nicht in Absatz 1 gepannter Krankheiten ist
nicht Teil des Screenings. Daten zu solchen Krankheiten sind, soweit
technisch ihre Erhebung nicht unterdriickt werden kann, unverziglich zu
vernichten. Deren Nutzung, Speicherung\oder Weitergabe ist nicht
zuldssig. Die im Rahmen des Scregfings erhobenen Daten durfen
ausschlieBlich zu dem Zweck verwendet werden, die vorgenannten
Zielkrankheiten zu erkennen und_zlspehandeln.

Verfahren

Grundsatze des'Screening-Verfahrens

Der Erfolg deS\ Screenings ist insbesondere abhéngig von der
Zuverlassigkeit’der Befundergebnisse und der Schnelligkeit, mit der in
Verdachtsfallen die Abklarungsdiagnostik durchgefihrt und die
therapeutischen MalRnahmen eingeleitet werden.

Zur szuverlassigen Diagnose ist bei einem ersten auffalligen Befund
sofart’ eine zweite Laboruntersuchung durchzufihren. 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 angemessene unverzigliche Abklarung
und ggf. Therapieeinleitung zu veranlassen. Nach Vorliegen eines
abschlieBenden Ergebnisses (nach Kontrolle des auffalligen
Erstbefundes in einer erneuten Blutprobe) soll eine genetische Beratung
durch einen dafur qualifizierten Arzt angeboten werden, aul3er es liegt
ein eindeutig negatives Ergebnis vor.

Zwischen der Abnahme der Probe und der Ubermittlung eines
auffalligen Befundes sollen nicht mehr als 72 Stunden liegen.

Durchfiihrungsverantwortung
Der Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich
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geleitet hat, ist fur die Durchfihrung des Screenings verantwortlich. Der
Leistungserbringer (im Folgenden ,Einsender* genannt) hat das Labor
mit der Analyse der zugesandten Proben zu beauftragen. Wurde die
Geburt durch eine Hebamme oder einen Entbindungspfleger
verantwortlich geleitet, so soll sie/er in gegenseitigem Einvernehmen
einen verantwortlichen Arzt benennen. Ist eine Benennung
ausnahmsweise  nicht  moglich, hat die Hebamme /der
Entbindungspfleger, das Screening in eigener Verantwortung
durchzufihren, wenn die Rilckfragemdglichkeit an einen Arzt
gewahrleistet ist. Durch die Probenitbermittlung an einen nach § 11
berechtigten Laborarzt wird diesem die Verantwortung fl*die
Laboruntersuchungen nach 85 und die Befundubermittiungemynach
§ 10 Ubertragen.

(2) Auch ohne Durchfuihrungsverantwortung nach Absatz 1 hat sich der die
U2-Friherkennungsuntersuchung beim Neugeborenen “durchfihrende
Arzt bei der Untersuchung zu vergewissern, dass die Entnahme der
Blutprobe fiir das erweiterte Neugeborenen-Screening dokumentiert
wurde. Ist das Screening nicht dokumentiert, sg™iat er das Screening
nach dieser Richtlinie anzubieten.

§ 8 Zeitpunkt der Probenentnahmen

(1) Der optimale Entnahmezeitpunkt ist das Alter von 48 bis 72
Lebensstunden. Die Blutprobkeg, soll nicht vor vollendeten 36 und nicht
nach 72 Lebensstunden.enthommen werden. In diesem Zeitfenster
versaumte Probenentnahmen mussen unverziglich nachgeholt werden.

(2) Bei Entlassung var vwotendeten 36 Lebensstunden oder Verlegung soll
eine erste RProbe entnommen werden. Ein friherer
Untersuchungszeitpunkt als 36 Lebensstunden erhéht das Risiko von
falsch-negativén und falsch-positiven Befunden. Bei Entlassung vor 36
Lebensstunden muissen die Eltern (Personensorgeberechtigten) daher
tber die Notwendigkeit einer termingerechten zweiten
Laberuntersuchung informiert werden.

(3)<Die."erste Probenentnahme soll vor einer Transfusion, Kortikosteroid-
oder Dopamintherapie durchgeftihrt werden.

(4) Bei sehr unreifen Neugeborenen (Geburt vor vollendeten 32
Schwangerschaftswochen) muss aufer dem Erstscreening nach
Absatz 1 ein abschlieRendes Zweitscreening in einem korrigierten Alter
von 32 Schwangerschaftswochen erfolgen.

89 Probenentnahme und Probenbearbeitung

(1) Bei der Probengewinnung wird natives Venen- oder Fersenblut
entnommen, auf speziell dafir vorgesehenes Filterpapier
(Filterpapierkarte) aufgetropft und bei Raumtemperatur getrocknet. Die
Berechtigung zur Blutentnahme richtet sich nach dem Berufsrecht des
jeweiligen Leistungserbringers.
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(2) Die Probenentnahme, die Angaben zum Neugeborenen und das Datum
der Versendung der Blutprobe sind auf der Filterpapierkarte geman
Anlage 4 und in geeigneter Weise auch im Kinderuntersuchungsheft zu
dokumentieren, um die Uberprifung der erfolgten Blutentnahme im
Rahmen der U2-Friherkennungsuntersuchung zu ermdglichen.

(3) Durch Festlegung geeigneter MalRnahmen ist die eineindeutige
Probenzuordnung zum Neugeborenen sicher zu stellen.

(4) Die Filterpapierkarte ist an einen zur Durchfihrung der notwendigen
Laborleistungen nach § 11 berechtigten Arzt zu senden.

(5) Das Entnahme-Datum soll zugleich Proben-Versand-Datum sein.

(6) Die Ablehnung des Screenings oder der Tod des Neugebarénen vor
einer moglichen ersten Blutenthahme nach 8§ 8 sind auf leeren
Filterpapierkarten zu dokumentieren und an das Screeninglabor zu
senden.

§ 10 Befundibermittlung

(1) Wenn die Untersuchung aus der Blutprobe 'des Kindes im Labor den
Verdacht auf das Vorliegen einer der Zielkrankheiten ergibt, ist der
Einsender unverziglich zu unterrichterr” und zur Entnahme einer
Kontrollblutprobe aufzufordern. Dabeinist auf die Notwendigkeit einer
schnellen, fachkompetenten . @Abklarung und  Weiterbetreuung
ausdrucklich und mit Bezug ™ auf die befundete Zielkrankheit
hinzuweisen. Dem Einsender” ist zu empfehlen, schnellstmdglich
Kontakt zu den Eltern_.(Personensorgeberechtigten) aufzunehmen.
Aul3erdem sind ihm Kontaktmdglichkeiten (insbesondere
Telefonnummern) \z&» den nachsterreichbaren Zentren  mit
Stoffwechselspezialisten oder Endokrinologen mit 24-stlndiger
Erreichbarkeit nfitzuteilen.

(2) Datum und.Yhrzeit der Befundibermittlung, der Informationsempfanger
und das.\vereinbarte Vorgehen sind zu dokumentieren.

(3) Fur ikfe\Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der méglichen Befundibermittiung
sind,_die Telefonnummern und Adressen des Einsenders und Eltern
(Personensorgeberechtigte) auf einem abtrennbaren Teil der
Filterpapierkarte anzugeben. Die schriftliche Einwilligung der
Personensorgeberechtigten gemald 84 umfasst grundsatzlich die
Ubermittlung der personenbezogenen Daten, insbesondere der
Telefonnummer und Adresse, zum Zwecke der unmittelbaren
Kontaktaufnahme im Sinne von Absatz 4. Nach abgeschlossener
Diagnostik, Befundibermittlung und Abrechnung sind die Kontaktdaten
unverzuglich zu I6schen und die weiteren personenbezogenen Daten zu
pseudonymisieren.

(4) Bei  pathologischen  Befunden  erfolgt eine  unverzigliche
Befundweitergabe, mindlich und schriftlich, vom Laborarzt an den
Einsender. Im Falle der Nichterreichbarkeit des verantwortlichen
Einsenders ist der Laborarzt berechtigt, den Befund unmittelbar den
Personensorgeberechtigten mitzuteilen, wenn dies zur Abwendung
unmittelbarer Gefahren fir die Gesundheit des Kindes erforderlich ist
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(5)

(6)

und wenn deren schriftliche Einwilligung vorliegt. Der Laborarzt hat den
Befund entsprechend 8§ 10 Absatz 5 mitzuteilen.

Der Einsender informiert unverzuglich die Eltern
(Personensorgeberechtigten). Dabei ist auf die Notwendigkeit einer
schnellen, fachkompetenten  Abklarung und  Weiterbetreuung
ausdrucklich hinzuweisen. Datum und Uhrzeit der Befundibermittlung,
der Informationsempfanger und das vereinbarte Vorgehen sind zu
dokumentieren. Auf3erdem sind den Personensorgeberechtigten
Kontaktmdglichkeiten  (insbesondere  Telefonnummern) zu den
nachsterreichbaren Zentren mit  Stoffwechselspezialisten oder
Endokrinologen mit 24-stindiger Erreichbarkeit mitzuteilen.

Unaufféallige Befunde werden dem Einsender schriftlich mitgeteilt. Die
Eltern (Personensorgeberechtigten) werden ohne Vorliegen eines
auffalligen Befundes nur auf ihre ausdrickliche WNaChfrage vom
Einsender informiert.

Genehmigung und Qualitatssicherung furLaborleistungen

§ 11 Genehmigung fur Laborleistungen

(1)

(2)

®3)

(4)

Laborleistungen nach dieser Richtlinie, durfen nur nach Genehmigung
der Kassenarztlichen Vereinigungeerbracht und abgerechnet werden, in
deren Gebiet der Laborarzt zur\Feilnahme an der vertragsarztlichen
Versorgung zugelassen odef, erméchtigt ist. Voraussetzung fir die
Genehmigung ist, dasssder beantragende Arzt seine fachliche
Qualifikation nach § 12¢achweist, die Voraussetzungen nach § 13 fur
das Labor belegt, in dem er die Laborleistungen erbringen will und das
Labor die Anforderupngen nach 8 5 Absatz 1 Satz 2 Nummer 1 bis 4
GenDG erfullt.

Die Genehmigung ist unter der Auflage zu erteilen, dass die
Laborleistungen nach dieser Richtlinie in einem Labor erbracht werden,
das die\Voraussetzungen des 813 erfullt und der Arzt den
Verpflichtungen zur Qualitatssicherung nach 8 14 nachkommt.

Die™ Genehmigung ist zu versagen, wenn trotz Vorliegens der in
Absatz 1 Satz 2 geforderten Nachweise erhebliche Zweifel an der
qualitdtsgesicherten Erbringung der Laborleistungen bestehen. Die
Zweifel konnen sich insbesondere daraus ergeben, dass die
Verpflichtungen zur Qualitatssicherung nach 8§14 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.

Die zustandige Kassenérztliche Vereinigung muss vor der Erteilung der
Genehmigung und kann nach der Genehmigung die Labore nach
vorheriger Anmeldung und mit Einverstandnis eines das Hausrecht
ausubenden Arztes begehen und auf das Vorliegen der
Genehmigungsvoraussetzungen prifen.
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(5) Die  Abrechnungsgenehmigung ist dem die Laborleistungen
erbringenden Arzt zu entziehen, wenn

- die Genehmigungsvoraussetzungen nach Absatz 1 und 3 nicht
mehr vorliegen,

- die Auflagen nach Absatz 2 nicht erfiillt 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 der Arzt im Rahmen
eines Kolloquiums anzuhéren, und es soll eine angemessene Frist zur
Beseitigung der Griinde fur den Entzug der Abrechnungsgenehmigung
gesetzt werden, die ein halbes Jahr nicht Ubersteigt. Satz 1, gilt/micht,
wenn die Qualitatsméngel so gravierend sind, dass ein|.sOfortiger
Genehmigungsentzug geboten ist.

§ 12 Qualifikation des Laborarztes

(1) Die Erbringung der Laborleistungen nach diesef, Richtlinie bedarf einer
besonderen fachlichen Qualifikation des serbringenden Arztes, die
sowohl spezielle Kenntnisse als auch Effahruing in der Durchfihrung
der Tandemmassenspektrometrie umfasst.

(2) Die besondere fachliche Qualifikation des Laborarztes gilt in der Regel
als belegt, wenn er

a) die Gebietsbezeichnung fiéinLaboratoriumsmedizin fuhren darf oder
Uber die Fachkunde Lakoruntersuchung oder die Zusatz-
Weiterbildung fachgebundene Labordiagnostik verfiigt und

b) seine personlichelErfahrung in der Erbringung von
Tandemmassenspektrometrien dadurch in geeigneter Weise belegt,
dass er entyweder

— die Erbringung von 20.000 Tandemmassenspektrometrien fur das
Jahrglaubhaft macht, welches dem vorgesehenen Tag der
Genehmigung vorausgeht, oder

- die regelmaRige Erbringung von Tandemmassenspektrometrien
Uber einen Zeitraum von zwei Jahren glaubhaft macht, welche dem
vorgesehenen Tag der Genehmigung vorausgehen.

Bestehen Zweifel an der personlichen Erfahrung in der Erbringung von
Tandemmassenspektrometrien sollen diese im Rahmen eines
Fachkolloquiums u. a. anhand der Beurteilung einer Fallsammlung
geklart werden.
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§ 13 Anforderungen an die Labore

(1)

(2)

®3)

Zur Optimierung der internen Qualitatssicherung und der Logistik des
Screenings sowie der Wirtschaftlichkeit ist eine Mindestzahl von 50.000
untersuchter Erstscreeningproben innerhalb eines Jahres und in einem
Labor Voraussetzung fir die Teilnahme am Screening. Die zustandige
Kassenarztliche Vereinigung kann die Frist fur die Erfillung der
Mindestzahlen in der Anfangsphase einmal um hochstens ein Jahr
verlangern.

Das Labor muss fir die durchzufihrenden Untersuchungen mit den
entsprechenden technischen Einrichtungen ausgestattet sein und)tber
qualifiziertes Personal verfiigen. Diese organisatorisch-apparativen
Voraussetzungen gelten mit einer Akkreditierung fur .medizinische
Laborleistungen durch die Deutsche Akkreditierungsstelle GmbH
(DAKkS GmbH) als belegt.

Die Genehmigung ist unter der Auflage zu erteilef)ydass das Labor, in
dem die Laborleistungen erbracht werdengsollen, die folgenden
Leistungen erbringt:

- Versendung der Filterpapierkarten an-die ‘Leistungserbringer, fur die
das Labor Laborleistungen nach dieserRichtlinie erbringt und

- Erstellung und vierteljahrliche ‘Akttalisierung eines Verzeichnisses
der nachsterreichbaren Zentren mit padiatrischen
Stoffwechselspezialisten @der Endokrinologen mit 24-stindiger
Erreichbarkeit zur Information nach § 10 Absatz 1.

§ 14 Qualitatssicherung

(1)

(2)

®3)

(4)

Die eineindeutige,Zuordnung der Proben und der Ergebnisse ihrer
Untersuchung.zu dem jeweiligen Neugeborenen ist sicherzustellen.

Die berufsrechtlichen Anforderungen an die personliche Erbringung von
Laborleistuhgen, insbesondere fir die regelmaRige Uberprifung der
ordnungsgemalien Laborgeratewartung und -bedienung durch das
LabOrpersonal, die personliche Erreichbarkeit und die personliche
Uberprifung der Plausibilitat der erhobenen Laborparameter nach
Abschluss des Untersuchungsganges im Labor und 8 5 GenDG sind zu
beachten. Auf die Richtlinien der Bundesarztekammer zur
Qualitatssicherung laboratoriumsmedizinischer Untersuchungen wird
hingewiesen.

Es ist sicherzustellen, dass am Tage des Proben-Eingangs die
Laboruntersuchung durchgefuhrt und pathologische Befunde tbermittelt
werden. Die Laborleistung ist zumindest von Montag bis Samstag
vorzuhalten.

Die die Laborleistungen erbringenden Arzte missen im ersten Quartal
jedes Jahres der zustdndigen Kassenéarztlichen Vereinigung einen
Qualitatsbericht Gber ihre Leistungen nach dieser Richtlinie im
vorangegangenen Jahr vorlegen. Der Bericht muss Angaben zu der
untersuchten Zahl der Proben, der pathologischen Falle, der
Endbefunde, der Recall-Raten, Abnahme- und Versandzeiten und
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Angaben zur Befundibermittlung enthalten. Fur die Leistungen
innerhalb eines Labors kann ein gemeinsamer Bericht erstellt werden;
die Angaben nach Satz2 missen aber auf den einzelnen Arzt
zurtckfuhrbar sein. Die Kassenarztlichen Vereinigungen stellen diese
Berichte den Krankenkassen und dem Gemeinsamen
Bundesausschuss zur Verfiigung.

8§ 15 Dokumentation der Laborleistungen

(1) Die Laborleistungen sind auf dem Mustervordruck nach Anlage 4 der
eingesandten Filterpapierkarte zu dokumentieren.

(2) Das Labor muss die Einhaltung der jeweils ; qgultigen
Datenschutzbestimmungen gewahrleisten.

(3) Restblutproben sind unverziglich nach Abschluss der Ringversuche zur
Qualitatssicherung nach den Richtlinien der Bundesérztekammer zur
Qualitatssicherung laboratoriumsmedizinischer Untersuchungen,
spatestens jedoch nach drei Monaten zu vernichten:

8§16 Anpassung

(1) Spatestens zwei Jahre nach Inkrafitreten der Richtlinie soll der
zustandige Unterausschuss des ‘Gemeinsamen Bundesausschusses
den Erfolg des erweiterten Negugeborenen-Screenings prifen und
erforderliche Anderungen der Bestimmungen empfehlen.

(2) Die Erfullung der Anforderungen an die Labore gemalR 85 Absatz 2
GenDG (811 Absatz L(Satz 2) ist bis zum 1. Februar 2011 keine
Voraussetzung fur, dies Erteilung von Genehmigungen oder die
Abrechnung von L-aborfeistungen.
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Anlage 3: Elterninformation
ERWEITERTES NEUGEBORENEN-SCREENING

Elterninformation zur Fritherkennung von angeborenen
Stoffwechseldefekten und endokrinen Stérungen 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 aul3ere Zeichen erkennbar sind. Diese Erkrankungen kdnnen
bei ca. einem von 1.000 Neugeborenen auftreten. Unbehandelt koanen
diese Erkrankungen zu Organschaden, korperlicher oder, geistiger
Behinderung fihren. Um diese Erkrankungen zu erkennengy wird eine
Friherkennungsuntersuchung fir alle  Neugeborenen . _angeboten
(erweitertes Neugeborenen-Screening).

Warum werden Fruherkennungsuntersuchungen durchgefuhrt?

Seltene angeborene Stoérungen des Stoffwechsels.ond” der Organfunktion
sollen rechtzeitig erkannt werden. Durch einge “rihzeitige Behandlung
maoglichst bald nach der Geburt kdnnen dies&olgen einer angeborenen
Erkrankung dieser Kinder meist vermieden( werden. Deshalb finden seit
Uber 30 Jahren bei allen Neugeborenen(Blutuntersuchungen statt. Diese
Stoffwechseluntersuchung wurde nun_ wesentlich verbessert, weitere
behandelbare Erkrankungen sind “inZdie Untersuchung eingeschlossen
worden.

Wann und wie wird untersucht?

Im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (36 bis 72 Stunden nach der
Geburt), ggf. zusammen=~mit der zweiten Vorsorgeuntersuchung lhres
Kindes, der U2, werden wenige Blutstropfen (aus der Vene oder Ferse)
entnommen, auf die, dafiir vorgesehene Filterpapierkarte getropft und nach
dem Trocknen _sofert zu einem Screeninglabor geschickt. Dort werden die
Proben tnverzaglich mit speziellen, sehr empfindlichen
Untersuchungsmethoden untersucht.

Aufwelche Krankheiten wird untersucht?

Hypethyreose, Adrenogenitales Syndrom (AGS), Biotinidasemangel,
Galaktosamie, Phenylketonurie (PKU) und Hyperphenylalaninamie (HPA),
Ahornsirupkrankheit (MSUD), Fettsaurestoffwechseldefekte (MCAD-
Mangel, LCHAD-Mangel, VLCAD-Mangel), Carnitinzyklusdefekte, Glutar-
acidurie Typ |, Isovalerianacidamie (Krankheiten nachfolgend beschrieben).
In der Summe findet man bei ungefahr einem von 1.000 Neugeborenen
eine angeborene Erkrankung. In den meisten der betroffenen Familien gab
es vorher noch nie derartige Erkrankungen. Da die betroffenen Kinder bei
der Geburt noch vollig gesund erscheinen konnen, ist das Neugebore-
nenscreening wichtig, um die Kinder rechtzeitig vor schweren
Erkrankungen und deren Folgen, wie z. B. Stérungen der geistigen und
korperlichen Entwicklung zu bewahren.

Aus dieser Untersuchung allein lassen sich keine Aussagen Uber familiare
Risiken ableiten.



Kinder-Richtlinien

Wer erfahrt das Testergebnis?

In jedem Falle erhalt der Einsender der Blutprobe innerhalb weniger Tage
einen schriftichen Befund vom Screeninglabor. In dringenden Fallen wird
unverzuglich zusatzlich direkt mit Ihnen Kontakt aufgenommen. Geben Sie
deshalb fur die Testkarte lhre Telefonnummer und lhre Anschrift an, unter
der Sie in den ersten Tagen nach der Geburt erreichbar sein werden.
Friherkennung und Frihbehandlung fur betroffene Neugeborene sind nur
mdoglich, wenn alle Beteiligten — Eltern, Klinik bzw. Kinderarzt und
Screeninglabor — ohne Zeitverlust zusammenarbeiten, damit die
Untersuchungsergebnisse rechtzeitig erhoben und kontrolliert werden.
Unauffallige Untersuchungsergebnisse werden lhnen nur auf  lhre
personliche Nachfrage hin mitgeteilt.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis eines Screening-Testes ist noch keine &rztliche Diagnose.
Mit dem Testergebnis konnen entweder die betreffenden\ untersuchten
Stérungen weitgehend ausgeschlossen werden, odér, eine weitere
diagnostische Untersuchung bei Verdacht auf eine Erksankung erforderlich
machen, z. B. durch eine Wiederholung des Test€s.“Eine Wiederholung
eines Testes kann aber auch notwendig sein, wenn,z. B. der Zeitpunkt der
Blutabnahme nicht optimal war.

Kodnnen diese Krankheiten geheilt werden?

Alle genannten Stoffwechseldefekte *und endokrinen Stérungen sind
angeboren und kénnen deshalb nichtZgeheilt werden. Jedoch kénnen die
Auswirkungen dieser angeborepen Stérungen mit einer entsprechend
frihzeitigen Behandlung vermieden oder zumindest vermindert werden. Die
Behandlung besteht in einef..Spezialdiat und/oder in der Einnahme von
bestimmten Medikamenten, ™ Stoffwechselspezialisten stehen fir die
Beratung und Betreuung, im’Verdachts- oder Krankheitsfall zur Verfligung.

Die Teilnahme apmi\Neugeborenenscreening ist freiwillig. Die Kosten der
Untersuchung werden von den gesetzlichen Krankenkassen Ubernommen.
Das Ergebnis“der Untersuchung unterliegt der arztlichen Schweigepflicht
und darf nichtvohne Ihre Einwilligung an Dritte weitergegeben werden.

Ihr Einverstandnis umfasst nur die oben genannten Zielerkrankungen sowie
die MWVeitergabe der personenbezogenen Angaben zur Durchfihrung des
Erweiterten Neugeborenen-Screenings.

Wiy sind mit der Durchfiihrung der Untersuchung und der Ubermittlung der
hierflr vorgesehenen Angaben einverstanden.

Datum, Unterschrift mindestens eines/r Personensorgeberechtigten

Datum, Unterschrift aufklarende Person

Adrenogenitales Syndrom

Hormonstérung durch Defekt der Nebennierenrinde: Vermannlichung bei
Madchen, mdglicher tddlicher Verlauf bei Salzverlustkrisen. Behandlung durch
Hormongaben (Haufigkeit ca. 1/10.000 Neugeborene).

Ahornsirupkrankheit
Defekt im Abbau von Aminosduren: geistige Behinderung, Koma, mdglicher
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Kinder-Richtlinien

todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat (Haufigkeit ca. 1/200.000
Neugeborene).

Biotinidasemangel

Defekt im Stoffwechsel des  Vitamins  Biotin: Hautveranderungen,
Stoffwechselkrisen, geistige Behinderung, maoglicher tédlicher  Verlauf.
Behandlung durch Biotingabe (Haufigkeit ca. 1/80.000 Neugeborene).

Carnitinstoffwechseldefekte

Defekt im Stoffwechsel der Fettsduren: Stoffwechselkrisen, Koma, mdéglicher
todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat (H&aufigkeit ca. 1/100.000
Neugeborene).

Galaktosamie

Defekt im Verstoffwechseln von Milchzucker: Erblindung, kérperliche und“geistige
Behinderung, Leberversagen, mdglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch
Spezialdiat (Haufigkeit ca. 1/40.000 Neugeborene).

Glutaracidurie Typ |

Defekt im Abbau von Aminosauren: bleibende Bewegungsstorungen, plétzliche
Stoffwechselkrisen. Behandlung durch Spezialdiat<, und Aminosauregabe
(Haufigkeit ca. 1/80.000 Neugeborene).

Hypothyreose
Angeborene Unterfunktion der Schilddrise: Sehwere Stérung der geistigen und
kérperlichen Entwicklung. Behandlung dureh Hormongabe (Haufigkeit ca. 1/4.000
Neugeborene).

Isovalerianacidamie
Defekt im Abbau von Aminosauren: geistige Behinderung, Koma. Behandlung
durch Spezialdiat und Aminosaufegabe (Haufigkeit ca. 1/50.000 Neugeborene).

LCHAD-, VLCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechselsvon langkettigen Fettsauren: Stoffwechselkrisen, Koma,
Muskel- und Herzmuskelschwache, madglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch
Spezialdiat, Vermeiden von Hungerphasen (Haufigkeit ca. 1/80.000
Neugeboreng).

MCAD-Mangel

Defeki«bel der Energiegewinnung aus Fettsauren: Stoffwechselkrisen, Koma,
maoglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch Carnitingabe, Vermeiden von
Hungerphasen (Haufigkeit ca. 1/10.000 Neugeborene).

Phenylketonurie
Defekt im Stoffwechsel der Aminoséure Phenylalanin: Krampfanfélle, Spastik,
geistige Behinderung. Behandlung durch Spezialdiat (Haufigkeit ca. 1/10.000
Neugeborene).

Hinweis:

Nicht bei allen oben genannten Erkrankungen kann die rechtzeitige Behandlung
Krankheitsfolgen vollstéandig verhindern. Eine umgehende Behandlung ermdglicht
dem betroffenen Kind in den meisten Fallen eine normale Entwicklung.
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Anlage 4: Filterpapierkarte (8 9 Abs. 2):

Screeningdokumentation (vom Einsender zu dokumentieren)

bei allen Blutproben
Art der Probenentnahme (Erst-, Zweit- oder Kontrollprobe),

Stammdaten des Kindes, bestehend aus Name, Geschlecht und
Geburtsdatum,

Uhrzeit der Geburt,
Geburtenbuch-Nummer,

auf einem abtrennbaren Teil der Filterpapierkarte: Telefonpummern
und Adressen, unter denen die Eltern (Personensorgeberechtigten)
zum Zeitpunkt der voraussichtlichen Befundibetmittiung zu
erreichen sind,

Nachweis tber die Einwilligung der Personensorgeberechtigten,
Adresse und Telefonnummer des Einsenders;

Datum und Uhrzeit der Probenentnahmey

Name des Einsenders,

Kostentrager,

Angabe des Gestationsalters unddes Geburtsgewichts,
Kennzeichnung von Mehrlingen,

Angaben zu parenteralerErnéhrung (ja/nein),

Angaben zu Transfusion, Kortikosteroidgabe, Dopamingabe,

Besonderheiten, wie positive Familienanamnese, bei
Zweitscreening: Nummer der Erstscreeningkarte und
Angabe*der EBM-Ziffer der Laboruntersuchung,

gemal3\Anlage 6 8§ 8 Absatz 4 kann ebenfalls die Durchfihrung des
Neugeborenen-Hdrscreenings dokumentiert werden.

b) bei Kontrollproben zusatzlich:

Ergebnis des Erstbefundes

padiatrischer Stoffwechselspezialist oder Endokrinologe, zu dem
Kontakt aufgenommen wurde

2. Laborleistungen (vom Labor auszufullen)
a) bei allen Blutproben:

- Datum und Uhrzeit des Zugangs,
- das Befundergebnis,

- interne Dokumentationsnummer des Labors (fur die Zwecke
interner Qualitatssicherung und der Beweissicherung), und
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b) bei auffélligen Befunden:

- Zeitpunkt und Empfanger der fernmindlichen
Befundibermittiung

- Angaben zur Beratung / Besonderheiten (Freifeld)

C) bei Kontrollprobe zusétzlich:
- Bestatigung des Erstbefundes

- Unterrichtung des bereits kontaktierten  padiatrischen
Stoffwechselspezialisten oder Endokrinologen in dring€odéen
Fallen
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Anlage 5
(zu Abschnitt B Nr. 3 der Kinder-Richtlinien)

Durchfuhrungsempfehlungen fir die sonographische Untersuchung
der Sauglingshufte zur Friherkennung der Huftgelenksdysplasie
und -luxation

1. Qualifikation des Arztes fur die Durchfihrung der
Huftgelenksonographie

Arzte, die Leistungen der sonographischen Screeningx
Untersuchungen von Sauglingshiften in der vertragsarztlichen
Versorgung erbringen und abrechnen, missen die in\ der
Ultraschall-Vereinbarung gemafR 8 135 Abs. 2 SGBM ‘n der
jeweils geltenden Fassung festgelegten
Qualifikationsvoraussetzungen zur Durchflhrung von
Untersuchungen in der Ultraschalldiagnostik erfillen!

2. Arztliche Zusammenarbeit

Sofern der mit der Friherkennungsuntérstuchung befalite Arzt die
sonographische Untersuchung der™ Huftgelenke nicht selbst
ausfiihrt, soll er die Uberweisufg,‘des Kindes an einen an der
vertragsarztlichen Versorgung, teilnehmenden Arzt mit der unter
Nr. 1 angegebenen Qualifikation veranlassen. Dieser hat den
Uberweisenden Arzt unverziglich Uber das Ergebnis der
hiaftsonographischen Untersuchung zu unterrichten, um die
gegebenenfalls erforderlichen therapeutischen und/oder
diagnostischen Mafhahmen rechtzeitig einzuleiten.

3. Ablauf der-Untersuchungen

Die hiitsonographische Screening-Untersuchung bei Sauglingen
wirdNinvder 4. - 5. Lebenswoche in zeitichem Zusammenhang mit
der\dritten Friherkennungsuntersuchung durchgefiihrt. Dadurch
soll” sichergestellt werden, dass im Falle einer klinisch noch
unauffalligen Dysplasie eine eventuell notwendige Therapie vor
der 6. Lebenswoche einsetzt, um so das spatere Auftreten einer
Huftgelenksluxation zu verhindern.

Die Huftsonographie soll als statische und gegebenenfalls
dynamische Untersuchung entsprechend dem derzeit von den
Fachgesellschaften empfohlenen Verfahren (z. B. Verfahren nach
GRAF) durchgefuhrt werden.

Die Bilddokumentation soll als Darstellung in der Standardebene
erfolgen (Darstellung des Unterrandes des Ossilium, Darstellung
der korrekten Schnittebene am Pfannendach und Darstellung des
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Labrum acetabulare). Die Winkelbefunde (alpha-Winkel) sind auf
der Grundlage der Auswertung jeweils eines Bildes pro
Gelenkseite zu ermitteln.

Ergeben sich aus der jeweiligen Anamnese, dem klinischen oder
sonographischen Befund Konsequenzen fir das weitere
diagnostische und/oder therapeutische Vorgehen, sollen dabei die
aktuellen Empfehlungen der zustéandigen Fachgesellschaften
beachtet werden.

Dokumentation

Die Dokumentation der erhobenen anamnestischen, klinischen
und sonographischen Befunde erfolgt auf einem gesonderten
Erhebungsbogen, der Bestandteil des Untersuchungsheftes fir
Kinder ist.

Insbesondere sind folgende Risikomerkmale .udd Befunde zu
dokumentieren:

Risiken aus Anamnese und allgemeinem-Befund

- Geburt aus Beckenendlage

- Huftgelenksluxationen bzwsy Htftgelenksdysplasie in der
Familie

- Stellungsanomalien bzw, Fehlbildungen (insbesondere der
FuRe)

Klinische Zeichen
- Instabilitat des'Huftgelenks (Grad | - IV nach TONNIS)
- Abspreizhemmung

Huftsonographische Befunde
- Hufttyp nach GRAF
- alpha-Winkel auf jeder Gelenkseite

Dartiber hinaus sollen die gegebenenfalls veranlassten
diagnostischen  und/oder  therapeutischen  Konsequenzen
angegeben werden.
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Anlage 6 — Friherkennungsuntersuchung von Horstérungen bei Neugeborenen
(Neugeborenen-Hérscreening)

I. Allgemeine Bestimmungen

8 1 Zielsetzung

Das nach diesen Richtlinien durchzufiihrende Neugeborenen-Hérscreening dient
primar der Erkennung beidseitiger Horstérungen ab einem Horverlust von 35 dB.
Solche Horstorungen sollen bis zum Ende des 3. Lebensmonats diagnostiziert
und eine entsprechende Therapie bis Ende des 6. Lebensmonats eingeleitet sein.

§ 2 Geltungsbereich

(1) Die Richtlinie gilt auf Grundlage von 8§ 26 des Funften_“Buches
Sozialgesetzbuch (SGBV) fur alle zu Lasten der _ gesetzlichen
Krankenversicherung durchgefuhrten  FriherkennungsuntersuChungen von
Horstérungen bei Neugeborenen, unabhéngig davon, welcher_Eeistungserbringer
sie durchfuhrt.

(2) Die in der Richtlinie verwendeten Facharzt-> Schwerpunkt- und
Zusatzbezeichnungen richten sich nach der (Muster-)Weiterbildungsordnung der
Bundesarztekammer und schlieRen die Arzten ein, die aufgrund von
Ubergangsregelungen der fiir sie zustandigen~AtZtekammern zum Fiihren der
aktuellen Bezeichnung berechtigt sind oder aufgrund der fur sie geltenden
Weiterbildungsordnung zur Erbringung,““der entsprechenden Leistung(en)
berechtigt sind.

8 3 Anspruchsberechtigung

Neugeborene haben Anspruch, “auf die Teilnahme am Neugeborenen-
Horscreening entsprechend digser Richtlinie.

8 4 Aufklarung und EinwiNigung

Vor Einleitung des.” Neugeborenen-Horscreenings sind die  Eltern
(Personensorgeberéchtigten) anhand des Merkblattes des Gemeinsamen
Bundesausschusses entsprechend Anlage 7 Uber Vor- und Nachteile aufzuklaren.
Die Eltern (Personensorgeberechtigten) entscheiden lber die Teilnahme an der
Untersuchung:“lhre Ablehnung ist mit der Unterschrift zumindest eines Elternteils
(Personensorgeberechtigten) zu dokumentieren.

[hMerfahren

8 5 Grundsatze des Neugeborenen-Horscreenings

(1) Das Neugeborenen-Horscreening umfasst die Messung otoakustischer
Emissionen (transitorisch evozierte otoakustische Emissionen, TEOAE) und/oder
die Hirnstammaudiometrie (AABR) einschlieBlich der ggf. gemall Absatz 3
durchzufihrenden Untersuchung. Der Erfolg des Screenings ist inshesondere
abhangig von der Zuverlassigkeit der Befundergebnisse und der zeithahen
Durchfihrung einer umfassenden padaudiologischen Nachfolgediagnostik bei
auffalligen Befunden.
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(2) Das Neugeborenen-Hoérscreening erfolgt fur jedes Ohr mittels TEOAE oder
AABR und soll bis zum 3. Lebenstag durchgefuhrt werden. Fur Risikokinder fur
konnatale Horstorungen ist die AABR obligat. Bei Frihgeborenen soll die
Untersuchung spéatestens zum Zeitpunkt des errechneten Geburtstermins, bei
kranken oder mehrfach behinderten Kindern unter Beachtung der
Zusatzstérungen und notwendigen klinischen MalRhahmen spétestens vor Ende
des 3. Lebensmonats erfolgen. Bei Geburt im Krankenhaus erfolgt die
Untersuchung vor Entlassung. Bei Geburt aul3erhalb des Krankenhauses oder
nicht erfolgter Untersuchung findet die Untersuchung spatestens im Rahmen der
U2 statt.

(3) Bei auffalligem Testergebnis der Erstuntersuchung mittels TEOAE oder;AABR
soll mdoglichst am selben Tag, spatestens bis zur U2 eine Kaontroll-AABR
durchgefiihrt werden. Die Untersuchung erfolgt an beiden Ohren.

(4) Bei einem auffalligen Befund in dieser Kontroll-AABR soll&ineé umfassende
padaudiologische Konfirmationsdiagnostik bis zur 12. LebensWoehe erfolgen.

8 6 Durchfuhrungsverantwortung und Qualifikation

(1) Die Verantwortung fur die Durchfihrung des Neugeborenen-Hdrscreenings
liegt bei Geburt im Krankenhaus bei dem Arzt, derxur die geburtsmedizinische
Einrichtung verantwortlich ist.

(2) Bei Geburt auRBerhalb des Krankenhauses liegt die Verantwortung fur die
Veranlassung der Untersuchung bei dex Hebamme oder dem Arzt, die oder der
die Geburt verantwortlich geleitet hat~Das Neugeborenen-Horscreening kann bei
Facharzten fur Kinder- und Jugendmedizin, Facharzten fur Hals-, Nasen-,
Ohrenheilkunde oder Facharztenifur Sprach-, Stimm- und kindliche Horstérungen
durchgefuhrt werden, soweit Siedberufsrechtlich hierzu berechtigt sind.

(3) In den Fallen, in denen ausnahmsweise im Krankenhaus nach auffalliger
Erstuntersuchung keine”Kontroll-AABR bis zur U2 durchgefihrt wurde, wird die
AABR bis spatestefisszur U3 von Facharzten fur Kinder- und Jugendmedizin,
Facharzten fur ‘Hals-, Nasen-, Ohrenheilkunde oder Facharzten fur Sprach-,
Stimm- und Kindliche Horstérungen vorgenommen, soweit sie berufsrechtlich
hierzu berechtigt sind.

(4) Dieyggf. notwendige padaudiologische Konfirmationsdiagnostik wird durch
Fachiaszte fur Sprach-, Stimm- und kindliche Horstérungen oder padaudiologisch
qualifizierte Facharzte fir Hals-, Nasen-, Ohrenheilkunde durchgefihrt.

§ 7 Apparative Anforderungen

Die Gerate zur Messung von TEOAE und AABR miussen den fir diese
Untersuchungen einschlagigen technischen Anforderungen genigen. Eine
entsprechende Gewahrleistungsgarantie des Herstellers erfillt diese Bedingung.

§ 8 Qualitatssicherung

(1) Bei Geburt und Durchfihrung des Neugeborenen-Hoérscreenings in einem

Krankenhaus soll das Krankenhaus nachfolgend genannte Qualitatsziele erfillen:

o0 Der Anteil der auf Horstorungen untersuchten Kinder zur Gesamtzahl der
Neugeborenen soll bei mindestens 95 % liegen.
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0 Mindestens 95% der in der Erstuntersuchung auffalligen Kinder sollen vor
Entlassung aus dem Krankenhaus eine Kontroll-AABR erhalten haben.

0 Der Anteil der untersuchten Kinder, fur die eine padaudiologische
Konfirmationsdiagnostik gemafl 8 5 Abs. 4 erforderlich ist, soll héchstens
bei 4% liegen.

(2) Wird das Neugeborenen-Hoérscreening bei einem niedergelassenen Facharzt
fur Kinder- und Jugendmedizin, Facharzt fir Hals-, Nasen-, Ohrenheilkunde oder
einem Facharzt fur Sprach-, Stimm- und kindliche Ho6rstérungen erbracht, so
sollen nachfolgend genannte Qualitatsziele erfillt werden:

0 Mindestens 95% der in der Erstuntersuchung auffalligen Kinder solléq in
derselben Betriebsstatte, in der die Untersuchung durchgeftihrt wurdey. eine
Kontroll-AABR erhalten.

o Der Anteil der priméar beim Vertragsarzt untersuchten Kinder, ftr die eine
padaudiologische Konfirmationsdiagnostik gemar 8 5 Abs:\4*erforderlich
ist, soll héchstens bei 4% liegen.

(3) Unabhéngig von der Verantwortung fur dig\Durchfihrung der
Friherkennungsuntersuchung gemal 8 6 hat der die U3 durchfiihrende Arzt sich
zu vergewissern, dass das Neugeborenen-Horscreening dokumentiert wurde. Ist
die Durchfihrung der Untersuchung nicht  dekumentiert, so hat er die
Untersuchung zu veranlassen sowie DukChftihrung und Ergebnis zu
dokumentieren. Dasselbe gilt fur die U4 und U5 durchfiihrenden Arzte.

(4) Der Erfolg des Neugeborenen-Hoérscreenings ist abhangig von der zeithahen
Durchfihrung einer umfassenden ~audiologischen Nachfolgediagnostik bei
auffalligen Befunden und der Therapieeinleitung. Um zu gewahrleisten, dass das
Neugeborenen-Hérscreening allef Neugeborenen zur Verfigung steht und alle im
Rahmen der Friherkennungsuntersuchung auffallig getesteten Neugeborenen die
Konfirmationsdiagnostik in™~Anspruch nehmen, sollen Krankenhauser bzw.
Hebammen und niedergélassene Arzte, die die Friiherkennungsuntersuchung
durchfuhren, auch -+ @ie" Uber die in 89 geregelten Dokumentationen
hinausgehenden . Jla@nderspezifischen  Regelungen Dbericksichtigen  (z. B.
Dokumentation sdurch  Screeningkarten des Erweiterten Neugeborenen-
Screenings).

8§ 9 Dokdmentation

(1) Im~&elben Kinderuntersuchungsheft (Anlage 1) werden Durchfiihrung und
Ergebnisse (differenziert nach einseitig/beidseitig) dieser
Fruherkennungsuntersuchung sowie gof. die Durchfihrung einer
Konfirmationsdiagnostik dokumentiert.

(2) Zusatzlich zur Dokumentation im Gelben Heft haben die Leistungserbringer
des Neugeborenen-Hoérscreenings ab dem 1. Januar 2009 einmal im
Kalenderjahr eine Sammelstatistik tiber folgende Parameter zu erstellen:
0 Gesamtzahl der Neugeborenen (nur im Krankenhaus zu erfassen)
0 Anzahl der im Rahmen des Neugeborenen-Horscreenings getesteten
Neugeborenen differenziert nach TEOAE / AABR als Erstuntersuchung
0 Anzahl der Neugeborenen mit auffalliger TEOAE (differenziert nach
einseitig/beidseitig auffallig)
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0 Anzahl der Neugeborenen mit auffalliger AABR (differenziert nach Erst-
und Kontrolluntersuchung sowie nach einseitig/beidseitig auffallig)

0 Anzahl der Neugeborenen mit auffalliger TEOAE und auffalliger AABR
(differenziert nach einseitig/beidseitig auffallig)

(3) Sammelstatistiken sind auf Anfrage der vom Gemeinsamen Bundesausschuss
fur die Evaluation bestimmten Stelle zur Verfigung zu stellen. Diese Daten
kénnen auch in Zusammenarbeit mit den landerspezifischen Screeningzentren
erhoben werden.

(4) Folgende Parameter missen im Rahmen der U3, U4 und U5 tberprift uad im
Gelben Heft dokumentiert werden:
0 Neugeborenen-Horscreening ist bereits erfolgt und im Gelben  Heft
dokumentiert
0 Neugeborenen-Horscreening selbst durchgefiihrt bzw. *veranlasst falls
Dokumentation im Gelben Hetft fehlt
o Ergebnisse des Neugeborenen-Hdorscreenings (Friherkennungs-
untersuchung unauffallig, Konfirmationsdiagrostik veranlasst,
Konfirmationsdiagnostik bereits durchgefiihrt, angeborene Horstérung bei
Konfirmationsdiagnostik festgestellt, einseitig/beidseitig).

§ 10 Evaluation

(1) Das Neugeborenen-Horscreening wird higsichtlich Qualitat und Zielerreichung
durch eine Studie evaluiert. HierZuy™ beschliet der Gemeinsame
Bundesausschuss Art, Umfang und Zeitrahmen der Evaluation.

(2) Zielparameter fur die Evaluation-sind insbesondere

o Haufigkeit der durchgefufirten Untersuchung differenziert nach Ort der
Leistungserbringung (flirdie Kliniken auch die Erfassungsraten),

o0 Anzahl der auffalligen Erstuntersuchungen differenziert nach Methode und
nach einseitig/beidseitig auffallig,

0 Anzahl der auffalligen Kontroll-AABR differenziert nach Methode der
Erstuntersuchung und einseitig/beidseitig auffallig,

0 Anzahl der rchtig-positiven Befunde,

0 Zeitpunkt der Diagnosestellung und Therapieeinleitung,

0 Anzahhder falsch-positiven Befunde.

§ 11 Aapassung

Spéatestens 5 Jahre nach In-Kraft-Treten der Richtliniendnderung soll der
Gemeinsame Bundesausschuss das Neugeborenen-Horscreening prufen und
erforderliche Anderungen beschlieRen.
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Anlage 7 - Merkblatt des G-BA zum Neugeborenen-Horscreening
Gemeinsamer Bundesausschuss

Neugeborenen-Horscreening —
Elterninformation zur Friherkennungsuntersuchung von Horstérungen bei
Neugeborenen

Liebe Eltern,

die Geburt lhres Kindes liegt gerade hinter lhnen. Die meisten Kinder kommen
gesund zur Welt und bleiben es auch. Es gibt jedoch seltene angeborene qder
um den Geburtszeitpunkt auftretende Erkrankungen, die bei Neugeborenenyhoch
nicht durch aul3ere Zeichen erkennbar sind, wie zum Beispiel Horstértingen.
Bleibende Horstérungen treten bei etwa 2 von 1000 Neugeborenen auf.
Unbehandelt konnen diese Erkrankungen zu Stérungen der Hér< Sprach- und
Kommunikationsentwicklung und nachfolgend der geistigen, sozialen,
emotionalen, bildungs- und berufsbezogenen Entwicklung™uUhren. Um solche
Horstérungen zu erkennen, wird eine Friherkennungsudtersuchung fur alle
Neugeborenen angeboten (Neugeborenen-Hdrscreening).

Warum wird das Neugeborenen- Horscreening divchgefuhrt?

Angeborene oder um den Geburtszeitpunkt auftrétende HoOrstérungen sollten
maoglichst frihzeitig erkannt werden. Durch eine,rechtzeitige Behandlung kénnen
die Folgen einer solchen Horstérung vermieden werden.

Wann und wie wird untersucht?

Das Hoérscreening wird in den ersten’Lebenstagen |hres Kindes durchgefuhrt,
maoglichst vor der Entlassung aus<der Geburtseinrichtung. Die Tests sind vollig
schmerzfrei und kénnen durchgefihrt werden, wahrend lhr Kind schlaft, am
besten nach dem Futtern.

Wie kann man eine H@pstorung feststellen?

Fur das Neugeborenen-Horscreening werden zwei Verfahren angewendet: die
Messung der ,otdakustischen Emissionen” und die ,Hirnstammaudiometrie®. Bei
diesen Verfahtgn muss Ihr Kind nicht mitarbeiten.

Was sind sotoakustische Emissionen” und wie werden sie gemessen?

Die Messting der otoakustischen Emissionen (OAE) basiert darauf, dass ein
normales Innenohr nicht nur Schall empfangen, sondern auch aussenden kann.
Dazu-wird eine kleine Sonde in den aul3eren Gehorgang eingefuhrt. Diese gibt
leise ,Klick"- Gerdusche ab. Diese Gerausche werden ins Innenohr fortgeleitet,
zur Horschnecke mit ihren Sinneszellen. Erreichen die Tone ihr Ziel, ,antworten®
diese Zellen, ahnlich einem Echo, mit Schwingungen, die wiederum als
Schallwellen vom Innenohr zurtick ins aul3ere Ohr tGbertragen werden. Dort nimmt
ein an der Sonde befestigtes winziges Mikrofon die Schallwellen auf und misst,
wie stark sie sind. Bleibt das Signal aus oder ist es sehr schwach, kann dies auf
eine gestorte Schallaufnahme im Innenohr hinweisen. Die Ursache ist haufig eine
Storung der Sinneszellen. Ein schlechtes Messergebnis bedeutet aber nicht
immer, dass das Kind schwerhoérig ist. Zum Beispiel kann die Signalaufnahme
verzerrt werden, wenn das Kind unruhig ist, Flussigkeit im Ohr hat oder
Hintergrundgeréausche storen.
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Wie funktioniert die , Hirnstammaudiometrie*?

Durch diese Messung lasst sich feststellen, ob die Ubertragung der Schallsignale
ins Gehirn richtig funktioniert. Die Hirnstammaudiometrie (englisch: Brainstem
electric response audiometry, BERA oder auditory brainstem response, ABR) ist
eine spezielle Elektroenzephalografie (EEG) — ein Verfahren, das die vom
Innenohr und Teilen der Hoérbahn (Hérnerv und HoOr-Gehirn) produzierten
elektrischen Aktivitaten misst. Vor der Messung werden am Kopf des Kindes
zunachst kleine Metallplattchen (Elektroden) auf die Haut geklebt. Uber eine
Sonde oder einen Kopfhérer werden dann ebenfalls Klickgerausche in das Ohr
gesendet. Uber die Elektroden wird gemessen, ob die Schallwellen als elektrische
Impulse aus dem Innenohr an das Gehirn weiter geleitet und verarbeitet werden.
Ist die Antwort des Innenohrs oder von Teilen der Hérbahn gestort, lieégt ein
Hinweis auf eine Horminderung vor, der eine weitere Untersuchung, érferderlich
macht. Auch dieser Test erfordert eine ruhige Umgebung. Je aktiver und wacher
das Kind ist, desto mehr elektrische Signale produziert sein Gehirq,*und es wird
schwierig, die Signale der Horbahn von diesen zu unterscheiden. Deshalb ist es
am besten, wenn lhr Kind wahrend der Untersuchung schlaft,

Zusammen mit der OAE kann die Hirnstammaudiometrie-ad¢h Hinweise liefern,
ob das Horen durch eine Schadigung im Innenghs oder der Horbahn
beeintrachtigt ist. Ihr Kind erhalt entweder eine der beiden Untersuchungen oder
beide.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis des Horscreenings ist nochsKeine Diagnose. Ein unauffalliges
Ergebnis bedeutet, dass eine Horstorung™weitgehend ausgeschlossen werden
kann. Ein auffalliges Ergebnis bedeutet,noch nicht, dass Ihr Kind schlecht hort,
sondern dass das Screening-Ergebnis-kontrolliert werden muss. Nur ungeféahr ein
Kind von 30 bis 40 im Scre€ning auffalligen Kindern hat tatséchlich eine
Horstorung. Dennoch ist es flr/die weitere Entwicklung lhres Kindes besonders
wichtig, bei einem auffalligen~Befund im Screening das Horvermégen tberprifen
zu lassen. Es ist dann €ine Kontrolle mittels Hirnstammaudiometrie notig oder
eine genauere, diagnostische Untersuchung des Horsystems.

Eine HOrstorung kann“aber auch erst im Laufe der Entwicklung eines Kindes
auftreten, z.B. durch” eine Infektion im Kleinkindalter. Deshalb ist es auch nach
einem unauffalligen Testergebnis wichtig, dass Sie als Eltern bei Ihrem Kind auch
weiterhin darauf achten, ob Ihr Kind gut hort.

Koénnen HOrstérungen bei Neugeborenen behandelt werden?
Neugeborenen-Horstérungen lassen sich in den meisten Fallen nicht heilen, aber
sowirksam behandeln, dass eine weitgehend normale Entwicklung des Kindes zu
erwarten ist. Dazu ist meist die Versorgung mit einem oder zwei Horgeraten noétig,
manchmal auch eine Operation des Mittelohrs oder eine Versorgung mit einem
Cochlea-Implantat (elektronische Innenohr-Prothese), das Erlernen der
Gebardensprache und eine Frihférderung des Hérens. All diese Behandlungen
sind umso wirksamer, je friher sie erfolgen.

Muss Ihr Kind an der Untersuchung teilnehmen?

Die Teilnahme am Neugeborenen-Horscreening ist freiwillig, die Kosten werden
von der Gesetzlichen Krankenversicherung ubernommen. Zum Wohle lhres
Kindes empfehlen wir Ihnen, das Horscreening durchfihren zu lassen.
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Kinder-Richtlinien

Wenn Sie mit der Untersuchung jedoch nicht einverstanden sind, informieren Sie
bitte das medizinische Personal und unterschreiben Sie im folgenden Feld.

Ich bin mit der Untersuchung nicht einverstanden.

Datum, Unterschrift mind. eines/r Personensorgeberechtigten
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