Anlage 2: Erweitertes Neugeborenen-Screening

Anlage 2: Erweitertes Neugeborenen-Screening ... 1
[.  Allgemeine BeStIMMUNGEN .......coiiiuiiiiiii et e e e e e e e e e e e e annes 1
81 F N[ 1= 0 1= 1 P 1
§2 LCT=] (0T 1= 1= =1 Tod o 1
§3 ANSPrUCNSDErECHIIGUNG ....evviiiiieiiiiieee e 1
84 Aufklarung und EiNWIlIQUNG......ccooiieiie e e 1
85 Zielkrankheiten und deren Untersuchung ..., 2
LR Y =T s = o 1= o PP 2
86 Grundsatze des Screening-Verfahrens ..........ccccccvviveiivveiiineeeeeeeen L% 2
87 DurchflhrungsverantWortung ............coevvevviiieiieiiieeiieeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee e P 3
§8 Zeitpunkt der Probenentnahmen ...........cccoooiiiiiivniieiinnniiiinieeeeeeel N 3
89 Probenentnahme und Probenbearbeitung............ccccovvieiicc Nae e, 4
8§10 Befundlbermittlung........ccoooeeieeiieeeee S 4
[l Genehmigung und Qualitatssicherung fur Laborleistungen........g...% oooiiieeeeenn. 5
811 Genehmigung fur Laborleistungen .........cccccoovvverviveeieee SO, 5
812 Qualifikation des Laborarztes .........ccccevveevvciiieeeveeveniee L f i 6
8§13 Anforderungen an die Labore ..........ccevvveeiieiiiiii e N 6
814 QUAltALSSICNEIUNG ....vuiiiiiicieecce e B e 7
8§15 Dokumentation der Laborleistungen................ N 5 7
816  ANPASSUNG.....uviiieiiiiiieeeiitiieeaaiieeeeeanneeeees e g R ettt eesaatseeeeaasbbeeeeaanbbeeeesanreeeeesannes 8
l. Allgemeine Bestimmungen

§1 Allgemeines

(1) Das nach diesen Richtlinien.durchzufiihrende erweiterte Neugeborenen-Screening
dient der Friherkennung vor’ angeborenen Stoffwechseldefekten und endokrinen
Stérungen bei Neugeborenen, die die korperliche und geistige Entwicklung der
Kinder in nicht geringfugigem Mal3e gefahrden. Durch das Screening soll eine un-
verzigliche Therapieginleitung im Krankheitsfall erméglicht werden.

(2) Das Screening/umtasst ausschliel3lich die in 8 5 als Zielkrankheiten aufgefihrten
Stoffwechseldefekte und endokrinen Stérungen.

§ 2 Geltuhgsbereich

Die,Richtlinie gilt auf Grundlage von § 26 des Flnften Buches Sozialgesetzbuch (SGB
Vyfuralle zu Lasten der gesetzlichen Krankenversicherung durchgefiihrten Neugebo-
renen-Screenings, unabhangig davon, welcher Leistungserbringer sie einleitet oder
erbringt.

8 3  Anspruchsberechtigung

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

84 Aufklarung und Einwilligung



Die Eltern (Personensorgeberechtigten) des Neugeborenen sind nach der Geburt, aber
vor der Durchfihrung des Screenings eingehend und mit Unterstitzung eines
Informationsblattes entsprechend Anlage 3 zu Sinn, Zweck und Ziel des Screenings
aufzuklaren. Ihre Einwilligung oder Ablehnung ist mit der Unterschrift zumindest eines
Elternteiles (Personensorgeberechtigten) zu dokumentieren.

8§85 Zielkrankheiten und deren Untersuchung

(1)

)

®3)

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

1. Hypothyreose

2. Adrenogenitales Syndrom (AGS)

3. Biotinidasemangel

4. Galaktosdmie

5. Phenylketonurie (PKU) und Hyperphenylalanindmie((HPA)

6. Ahornsirupkrankheit (MSUD)

7. Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (MCAD)

8. Long-Chain-3-OH-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (LCHAD)
9. Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (VLCAD)

=
©

Carnitinzyklusdefekte

a) Carnitin-Palmitoyl-Transferase-I-Mangel (CPT-I)
b) Carnitin-Palmitoyl-Transierase-II-Mangel (CPT-II)
¢) Carnitin-Acylcarnitin-Translocase-Mangel

11. Glutaracidurie Typ FHGA I)
12. Isovalerianacidamie (IVA)

Das Screening auf die, Zielkrankheiten Nummern 1 - 4 erfolgt mit konventionellen
Laboruntersuchungsverfahren (Nr. 1 und Nr. 2 mittels immunometrischer Teste [Ra-
dioimmunoassays/Fluoroimmunoassays], Nr. 3 mittels eines photometrischen Tests,
Nr. 4 mittels ginés photometrischen und fluorometrischen Tests). Das Screening auf
die Zielkrankheiten Nummern 5 - 12 wird mittels der Tandemmassenspektrometrie
durchgefunrt.

Die Untersuchung weiterer, nicht in Absatz 1 genannter Krankheiten ist nicht Teil des
Sareegnings. Daten zu solchen Krankheiten sind, soweit technisch ihre Erhebung
nicht unterdrtickt werden kann, unverziglich zu vernichten. Deren Nutzung, Speiche-
rung oder Weitergabe ist nicht zulassig. Die im Rahmen des Screenings erhobenen
Daten durfen ausschlieBlich zu dem Zweck verwendet werden, die vorgenannten
Zielkrankheiten zu erkennen und zu behandeln.

Verfahren

86 Grundsatze des Screening-Verfahrens

(1)

Der Erfolg des Screenings ist insbesondere abhangig von der Zuverlassigkeit der



Befundergebnisse und der Schnelligkeit, mit der in Verdachtsfallen die Abklarungs-
diagnostik durchgefuhrt und die therapeutischen Mal3hahmen eingeleitet werden.

(2) Zur zuverlassigen Diagnose ist bei einem ersten auffalligen Befund sofort eine
zweite Laboruntersuchung durchzufihren. Das Verfahren und die Verantwortlich-
keiten sind dabei die gleichen wie bei der Erstbefundung. Ergibt auch die zweite
Untersuchung einen auffalligen Befund, ist eine dem Befund angemessene unver-
zugliche Abklarung und ggf. Therapieeinleitung zu veranlassen.

(3) Zwischen der Abnahme der Probe und der Ubermittlung eines auffalligen Befundes
an den Einsender sollen nicht mehr als 72 Stunden liegen.

8 7 Durchfiihrungsverantwortung

(1) Die Verantwortung fur die Durchfihrung des Screenings liegt bei dem’ Leistungs-
erbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat (im Folgenden
sverantwortlicher Einsender® genannt). Durch seine Probenibermittiung an einen
berechtigten Laborarzt nach § 11 wird diesem die Verantwortung fur die Labor-
untersuchungen nach § 5 und die Befundiibermittlungen nach\§ 10 Ubertragen.

(2) Auch ohne Durchfihrungsverantwortung nach Absatz 1 hat sich der die U2-Frih-
erkennungsuntersuchung beim Neugeborenen duirchfihrende Arzt bei der Unter-
suchung zu vergewissern, dass die Entnahmewder Blutprobe fir das erweiterte
Neugeborenen-Screening dokumentiert wurde, Ist das Screening nicht dokumentiert,
so hat er das Screening nach dieser Richtlinie durchzufihren.

88 Zeitpunkt der Probenentnahmeén

(1) Der optimale Entnahmezeitpunkt ist die 48. bis 72. Lebensstunde. Die Blutprobe soll
nicht vor der 36. und nicht-nach der 72. Lebensstunde entnommen werden. In die-
sem Zeitfenster versaumte Probenentnahmen mussen unverziglich nachgeholt wer-
den.

(2) Bei Entlassupgwor der 36. Lebensstunde oder Verlegung soll eine erste Probe ent-
nommen werden. Ein friherer Untersuchungszeitpunkt als die 36. Lebensstunde er-
hoht das Risiko von falsch-negativen und falsch-positiven Befunden. Bei Entlassung
vor dee’86. Lebensstunde missen die Eltern (Personensorgeberechtigten) daher
Ubger die Notwendigkeit einer termingerechten zweiten Laboruntersuchung informiert
werden.

(3) Die erste Probenentnahme soll vor einer Transfusion, Korticosteroid- oder Dopamin-
therapie durchgefuhrt werden.

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



89 Probenentnahme und Probenbearbeitung

(1) Der verantwortliche Einsender (8 7) muss natives Venen- oder Fersenblut ent-
nehmen, auf speziell dafir vorgesehenes Filterpapier (Filterpapierkarte) auftropfen
und bei Raumtemperatur trocknen. Die Berechtigung zur Blutentnahme richtet sich
nach dem Berufsrecht des jeweiligen Leistungserbringers.

(2) Die Probenentnahme, die Angaben zum Neugeborenen und das Datum der Versen-
dung der Blutprobe sind auf der Filterpapierkarte gemafld Anlage 4 und in geeigneter
Weise auch im Kinderuntersuchungsheft zu dokumentieren, um die Uberprifung der
erfolgten Blutentnahme im Rahmen der U2 zu ermdglichen.

(3) Der verantwortliche Einsender hat durch Festlegung geeigneter Ma3nahaien die ein-
eindeutige Probenzuordnung zum Neugeborenen sicher zu stellen.

(4) Die Filterpapierkarte ist an einen zur Durchfiihrung 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 Tad des Neugeborenen vor einer maglichen
ersten Blutentnahme nach 8§ 8 sind auf I€eren Filterpapierkarten zu dokumentieren
und an das Screeninglabor zu senden,

§ 10 Befundubermittlung

(1) Wenn die Untersuchung aus der Blutprobe des Kindes im Labor den Verdacht auf
das Vorliegen einer derZielkrankheiten ergibt, ist der verantwortliche Einsender un-
verzuglich zu unterrighten und zur Entnahme einer Kontrollblutprobe aufzufordern.
Dabei ist auf die(Neotwendigkeit einer schnellen, fachkompetenten Abklarung und
Weiterbetreuung/ausdrucklich und mit Bezug auf die befundete Zielkrankheit hinzu-
weisen. Dem ‘Einsender ist zu empfehlen, schnellstméglich Kontakt zu den Eltern
(Personensorgeberechtigten) aufzunehmen. AufRerdem sind ihm Kontaktmoglich-
keiten Ainsbesondere Telefonnummern) zu den néchsterreichbaren Zentren mit
Stoff@echselspezialisten oder Endokrinologen mit 24-stindiger Erreichbarkeit mit-
zuteilen. Datum und Uhrzeit der Befundiibermittlung, der Informationsempfanger und
das vereinbarte Vorgehen sind zu dokumentieren.

(2) Fur ihre Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der moglichen Befundubermittlung haben Ein-
sender und Eltern (Personensorgeberechtigte) Telefonnummern anzugeben, die auf
der Filterpapierkarte zu dokumentieren sind.

(3) Bei pathologischen Befunden erfolgt eine unverzigliche Befundweitergabe, mindlich
und schriftlich, vom Laborarzt an den verantwortlichen Einsender. Der Laborarzt
stellt sicher, dass in dringenden Fallen eine Befundibermittlung auch sonn- und fei-
ertags stattfindet.



(4) Der verantwortliche Einsender informiert unverziglich die Eltern (Personensorgebe-
rechtigte). Dabei ist auf die Notwendigkeit einer schnellen, fachkompetenten Abkla-
rung und Weiterbetreuung ausdricklich hinzuweisen. Datum und Uhrzeit der Be-
fundibermittlung, der Informationsempfanger und das vereinbarte Vorgehen sind zu
dokumentieren.

(5) Nicht pathologische Befunde werden dem Einsender schriftlich mitgeteilt. Die Eltern
(Personensorgeberechtigten) werden ohne Vorliegen eines pathologischen Befun-
des nur auf ihre ausdrickliche Nachfrage vom verantwortlichen Einsender infermiert.

Il Genehmigung und Qualitatssicherung fir Laborleistungen

§ 11 Genehmigung fur Laborleistungen

(1) Laborleistungen nach dieser Richtlinie dirfen nur mach Genehmigung der
Kassenarztlichen Vereinigung erbracht und abgerechnetiverden, in deren Gebiet der
Laborarzt zur Teilnahme an der vertragsarztlichen \ersorgung zugelassen oder er-
machtigt ist. Voraussetzung fiur die Genehmigungcist; dass der beantragende Arzt
seine fachliche Qualifikation nach § 12 nachweist und die Voraussetzungen nach 8
13 fiir das Labor belegt, in dem er die Laborleistungen erbringen will.

(2) Die Genehmigung ist unter der Auflage zU erteilen, dass die Laborleistungen nach
dieser Richtlinie in einem Labor erbracht werden, das die Voraussetzungen des § 13
erfillt und der Arzt den Verpflichtungen zur Qualitdtssicherung nach 8§ 14 nach-
kommt.

(3) Die Genehmigung ist zu versagen, wenn trotz Vorliegens der in 88 12 und 13 gefor-
derten Nachweise erhebliche Zweifel an der qualitdtsgesicherten Erbringung der La-
borleistungen bestelign. Die Zweifel kdnnen sich insbesondere daraus ergeben,
dass die Verpflichtungen zur Qualitatssicherung nach § 14 in erheblichem Umfang
verletzt wurden,6der die Laborleistungen aus derselben Blutprobe an verschiedenen
Standorten_étbracht werden sollen (Verbot des Probensplittings) und dadurch eine
gualitatsgesicherte und zeitgerechte Erbringung der Laborleistungen nicht gewahr-
leistet ist;

(4) Die zustandige Kassenarztliche Vereinigung muss vor der Erteilung der Genehmi-
gung und kann nach der Genehmigung die Labore nach vorheriger Anmeldung und
mit Einverstéandnis eines das Hausrecht austibenden Arztes begehen und auf das
Vorliegen der Genehmigungsvoraussetzungen prufen.

(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 erfullt 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 anzuho-
ren, und es soll eine angemessene Frist zur Beseitigung der Grunde fur den Entzug
der Abrechnungsgenehmigung gesetzt werden, die ein halbes Jahr nicht Gbersteigt.
Satz 1 gilt nicht, wenn die Qualitditsméngel so gravierend sind, dass ein sofortiger
Genehmigungsentzug geboten ist.

8 12 Qualifikation des Laborarztes

(1) Die Erbringung der Laborleistungen nach dieser Richtlinie bedarf einerdeésonderen
fachlichen Qualifikation des erbringenden Arztes, die sowohl spezielle-Kenntnisse
als auch Erfahrung in der Durchfihrung der Tandemmassenspektrometrie umfasst.

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

a) die Gebietsbezeichnung fur Laboratoriumsmedizin® fihren darf oder Uber die
Fachkunde Laboruntersuchung oder die Zusatz-Weiterbildung fachgebundene
Labordiagnostik verfligt und

b) seine personliche Erfahrung in der_Erbringung von Tandemmassenspektro-
metrien dadurch in geeigneter Weise 1ielegt, dass er entweder

— die Erbringung von 20.000,*Tandemmassenspektrometrien fur das Jahr
glaubhaft macht, welches™ dem vorgesehenen Tag der Genehmigung
vorausgeht, oder

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

Bestehen Zweifelyan der personlichen Erfahrung in der Erbringung von Tandem-
massenspektrometrien, sollen diese im Rahmen eines Fachkolloquiums u. a. anhand
der Beurteileng einer Fallsammlung geklart werden.

§ 13 Anforderungen an die Labore

() Zur Optimierung der internen Qualitatssicherung und der Logistik des Screenings
Sowie der Wirtschaftlichkeit ist eine Mindestzahl von 50.000 untersuchter Erstscree-
ningproben innerhalb eines Jahres und in einem Labor Voraussetzung fur die Teil-
nahme am Screening. Die zustandige Kassenarztliche Vereinigung kann die Frist fur
die Erfullung der Mindestzahlen in der Anfangsphase einmal um hdchstens ein Jahr
verlangern.

(2) Das Labor muss fur die durchzufihrenden Untersuchungen mit den entsprechenden
technischen Einrichtungen ausgestattet sein und tber qualifiziertes Personal verfi-
gen. Diese organisatorisch-apparativen Voraussetzungen gelten mit einer Akkreditie-



©)

rung fur medizinische Laborleistungen durch die Deutsche Akkreditierungsstelle
Chemie (DACH) oder einem von der zustandigen Kassenarztlichen Vereinigung als
gleichwertig anerkannten Akkreditierungsverfahren als belegt.

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, fur die das Labor
Laborleistungen nach dieser Richtlinie erbringt und
- Erstellung und vierteljahrliche Aktualisierung eines Verzeichnisses der nachst-

erreichbaren Zentren mit padiatrischen Stoffwechselspezialisten oder,&ndokri-
nologen mit 24-sttindiger Erreichbarkeit zur Information nach 8 10 Abs '

§ 14 Qualitatssicherung

(1)

(2)

®3)

(4)

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

Die berufsrechtlichen Anforderungen an die personliche Erbringung von
Laborleistungen, insbesondere firr die regelmaRige“Uberprifung der ordnungsge-
mafen Laborgeratewartung und -bedienung durgh\das Laborpersonal, die personli-
che Erreichbarkeit und die personliche Uberpriifting der Plausibilitat der erhobenen
Laborparameter nach Abschluss des Unterstchungsganges im Labor, sind zu be-
achten. Auf die Richtlinien der Bundesarztekammer zur Qualitatssicherung quantita-
tiver laboratoriumsmedizinischer Untersuehtungen wird hingewiesen.

Es ist sicherzustellen, dass am/age des Proben-Eingangs die Laboruntersuchung
durchgefuhrt und pathologische,Befunde Gbermittelt werden. Die Laborleistung ist an
allen Tagen mit Posteingang{6-Tage-Woche) vorzuhalten.

Die die Laborleistungen erbringenden Arzte missen im ersten Quartal jedes Jahres
der zustdndigen (KaSsenarztlichen Vereinigung einen Qualitatsbericht Uber ihre
Leistungen nach/digser Richtlinie im vorangegangenen Jahr vorlegen. Der Bericht
muss Angabén,zu der untersuchten Zahl der Proben, der pathologischen Félle, der
Endbefunde;~der Recall-Raten, Abnahme- und Versandzeiten und Angaben zur Be-
fundibermittlung enthalten. Fir die Leistungen innerhalb eines Labors kann ein ge-
meinsamer Bericht erstellt werden; die Angaben nach Satz 2 missen aber auf den
einzenen Arzt zurlckfihrbar sein. Die Kassenarztlichen Vereinigungen stellen diese
Berichte den Krankenkassen und dem Gemeinsamen Bundesausschuss zur Verfu-

gung.

8 15 Dokumentation der Laborleistungen

1)

)

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

Das Labor muss die Einhaltung der jeweils gulltigen Datenschutzbestimmungen ge-



wahrleisten.

(3) Restblutproben sind unverziglich nach Abschluss der Ringversuche zur Qualitats-
sicherung nach den Richtlinien der Bundeséarztekammer zur Qualitatssicherung
guantitativer laboratoriumsmedizinischer Untersuchungen, spatestens jedoch nach 3
Monaten zu vernichten.

§ 16 Anpassung

Spéatestens zwei Jahre nach In-Kraft-treten der Richtlinie soll der zustandigeAJnteraus-
schuss des Gemeinsamen Bundesausschusses den Erfolg des erweitertgn{Neugebore-
nen-Screenings prifen und erforderliche Anderungen der Bestimmungen*‘empfehlen.



