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Methodenbewertung

Screening auf Mukoviszidose fir Neugebore-
ne beschlossen

Berlin, 20. August 2015 — Jedes Neugeborene kann zukunftig auf Mu-
koviszidose, auch zystische Fibrose genannt, untersucht werden. Das
beschloss der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) am 20. August
2015 in Berlin. Ziel des neuen Screening-Angebotes ist es, fir betroffe-
ne Kinder einen moglichst frihen Behandlungsbeginn zu ermdglichen.
Mukoviszidose ist eine erbliche Krankheit, die ungeféahr eines von 3.300
Kindern betrifft.

Der Beschluss zur Friiherkennungsuntersuchung auf Mukoviszidose
steht in engem Zusammenhang mit der Neufassung der Kinder-
Richtlinie, die vom G-BA am 18. Juni 2015 beschlossen wurde. Beide
Beschlisse sollen gemeinsam in Kraft treten, sobald auch die noch fur
dieses Jahr erwarteten Beschliisse zur Kinder-Richtlinie Gber Regelun-
gen zur Dokumentation der Friiherkennungsuntersuchungen im Kinder-
Untersuchungsheft ,Gelbes Heft", zur Evaluation und zu qualitatssi-
chernden MalRBhahmen gefasst wurden.

Das Screening auf Mukoviszidose erfolgt in der Regel zum selben Zeit-
punkt und aus derselben Blutprobe wie das erweiterte Neugeborenen-
Screening innerhalb der ersten vier Lebenswochen des Kindes. Ent-
sprechend den Vorgaben des Gendiagnostikgesetzes ist Vorausset-
zung, dass die Eltern umfassend tber die Untersuchung aufgeklart wer-
den und ausdrucklich ihre Einwilligung erteilen. Weitere Regelungen des
G-BA zu diesem Screening-Angebot betreffen beispielsweise Details zur
dreistufig angelegten Blutuntersuchung, zur Probenentnahme, Befund-
Ubermittlung, Dokumentation, Qualitatssicherung sowie zur Evaluation.

.Das Screening von Neugeborenen auf Mukoviszidose erméglicht eine
deutlich frihere Diagnose der seltenen Erkrankung und damit auch eine
friher einsetzende Therapie. Derzeit wird — da die Symptome nicht un-
mittelbar nach der Geburt auftreten und zudem in ihrer Auspragung sehr
stark variieren — durchschnittlich erst in der 40. Lebenswoche festge-
stellt, dass Kinder von Mukoviszidose betroffen sind. Die korperliche
Entwicklung und die Lebensqualitat des Kindes kénnen dann aber schon
deutlich beeintrachtigt sein“, sagte Dr. Harald Deisler, unparteiisches
Mitglied des G-BA und Vorsitzender des Unterausschusses Methoden-
bewertung.

Bei einer Mukoviszidose entstehen in Folge eines genetischen Protein-
defektes zahflissige Sekrete, die insbesondere in der Lunge, in der Le-
ber und in der Bauchspeicheldriise zu schweren Funktionsstérungen der
Organe fuhren kénnen. Ist die Funktion der Bauchspeicheldriise einge-
schrankt, sind die Kinder oft untergewichtig und wachsen schlecht. Bei
schweren Verlaufen kann, infolge von wiederholten schweren Lungen-
entziindungen, die Lungenfunktion erheblich beeintrachtigt werden.
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verringern und auf diese Weise die Lebensqualitat und Lebenserwartung  vom 20. August 2015
der betroffenen Kinder zu verbessern. Die Behandlung der Mukoviszido-

se besteht aus Inhalationen und Physiotherapie, einer besonders kalo-

rienreichen Erndhrung und Medikamenten.

Hintergrund: FriherkennungsmafRnahmen fir Kinder

Kinder bis zur Vollendung des 6. Lebensjahres haben gemaR § 26

SGB V Anspruch auf Untersuchungen zur Friherkennung von Krankhei-
ten, die ihre korperliche oder geistige Entwicklung in nicht geringfiigigem
MalRe gefahrden.

Alle Friherkennungsmafl3nahmen fir Kinder, die als regulére Leistung
der gesetzlichen Krankenversicherung angeboten werden, sind Be-
standteil der Kinder-Richtlinien des G-BA. Durchgefiihrt werden sie in
festgelegten Abstanden als arztliche Untersuchungen U1 bis U9 sowie
als spezifische Friiherkennungsuntersuchungen.

In den vergangenen Jahren wurden die Kinder-Richtlinien bereits mehr-
fach geandert: Beispielsweise wurden das Neugeborenen-Hdrscreening,
die Kinderuntersuchung U7a und die Untersuchungen auf Friherken-
nung von angeborenen Stoffwechseldefekten sowie von Huftge-
lenksdysplasie und -luxation eingefihrt.

Im Kinder—Untersu__chungsheft, einer Anlage der Richtlinien, werden die
Befunde von den Arzten dokumentiert. Das ,Gelbe Heft* wird den Eltern
nach der Geburt von der Entbindungsstation oder der Hebamme Uber-
geben.

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) ist das oberste Beschlussgremium der gemein-
samen Selbstverwaltung der Arztinnen und Arzte, Zahnéarztinnen und Zahnéarzte, Psychothera-
peutinnen und Psychotherapeuten, Krankenh&user und Krankenkassen in Deutschland. Er
bestimmt in Form von Richtlinien den Leistungskatalog der gesetzlichen Krankenversicherung
(GKV) fur etwa 70 Millionen Versicherte. Der G-BA legt fest, welche Leistungen der medizini-
schen Versorgung von der GKV tbernommen werden. Rechtsgrundlage fir die Arbeit des G-BA
ist das Funfte Buch des Sozialgesetzbuches (SGB V). Entsprechend der Patientenbeteiligungs-
verordnung nehmen Patientenvertreterinnen und Patientenvertreter an den Beratungen des
G-BA mitberatend teil und haben ein Antragsrecht.

Den gesundheitspolitischen Rahmen der medizinischen Versorgung in Deutschland gibt das
Parlament durch Gesetze vor. Aufgabe des G-BA ist es, innerhalb dieses Rahmens einheitliche
Vorgaben fir die konkrete Umsetzung in der Praxis zu beschlieRen. Die von ihm beschlossenen
Richtlinien haben den Charakter untergesetzlicher Normen und sind fir alle Akteure der GKV
bindend.

Bei seinen Entscheidungen beriicksichtigt der G-BA den allgemein anerkannten Stand der
medizinischen Erkenntnisse und untersucht den diagnostischen oder therapeutischen Nutzen,
die medizinische Notwendigkeit und die Wirtschaftlichkeit einer Leistung aus dem Pflichtkatalog
der Krankenkassen. Zudem hat der G-BA weitere wichtige Aufgaben im Bereich des Qualitats-
managements und der Qualitatssicherung in der ambulanten und stationaren Versorgung.
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