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Bekanntmachungen

Bundesministerium fir Gesundheit
und Soziale Sicherung

Bekanntmachung [1343 A]
eines Beschlusses
des Gemeinsamen Bundesausschusses
iiber eine Anderung der Richtlinien
des Bundesausschusses
der Arzte und Krankenkassen
iiber die Fritherkennung von Krankheiten
bei Kindern bis zur Vollendung des 6. Lebensjahres
(Kinder-Richtlinien)
zur Einfiihrung des erweiterten
Neugeborenen-Screenings

Vom 21. Dezember 2004

Der Gemeinsame Bundesausschuss hat in seiner Sitzung am
21. Dezember 2004 den folgenden Beschluss gefasst:

I. Die Richtlinien des Bundesausschusses der Arzte und Kranken-
kassen tiiber die Fritherkennung von Krankheiten bei Kindern
bis zur Vollendung des 6. Lebensjahres (Kinder-Richtlinien) in
der Fassung vom 26. April 1976 (Beilage Nr. 28 zum BAnz.
Nr. 214 vom 11. November 1976), zuletzt gedndert am 10. Dezem-
ber 1999 (BAnz. 2000 S. 4603), werden wie folgt gedndert:

1. In Abschnitt A ,,Allgemeines” wird in Nummer 3 am Ende
des letzten Satzes der Satz eingefiigt: ,Neugeborene haben
zusétzlich Anspruch auf ein erweitertes Neugeborenen-
Screening nach Mafigabe der Anlage 2 der Richtlinien.”

2. In Abschnitt B ,Untersuchungen” wird vor Nummer 1 Abs. 1
Satz 1 nach den Worten ,gegebenen Hinweisen“ die Worte
»und das erweiterte Neugeborenen-Screening nach Anlage 2“
angefiigt.

3. In Abschnitt B ,Untersuchungen wird Nummer 2 wie folgt
gedndert:

a) Im ersten Absatz werden die Worte ,einschliefflich der
Blutabnahme zur TSH-Bestimmung am 5. Lebenstag” ge-
strichen.

b) Im letzten Absatz werden die Worte ,,Screening auf ange-
borene Hypothyreose” und ,, TSH-Bestimmung nach Maf-
gabe der in Anlage 2 dieser Richtlinien getroffenen Durch-
fuhrungsbestimmungen® gestrichen.

4. Die Anlagen 2 bis 4 der Richtlinien werden wie folgt gefasst:

»Anlage 2:

Erweitertes Neugeborenen-Screening

I. Allgemeine Bestimmungen

§ 1 Allgemeines

§ 2 Geltungsbereich

§ 3 Anspruchsberechtigung

§ 4 Aufklarung und Einwilligung

§ 5 Zielkrankheiten und deren Untersuchung

II. Verfahren

§ 6 Grundsitze des Screening-Verfahrens

§ 7 Durchfithrungsverantwortung

§ 8 Zeitpunkt der Probenentnahmen

§ 9 Probenentnahme und Probenbearbeitung

§ 10 Befundiibermittlung

III. Genehmigung und Qualitédtssicherung fir Laborleistungen

§11 Genehmigung fiir Laborleistungen

§ 12 Qualifikation des Laborarztes

§ 13 Anforderungen an die Labore

§ 14 Qualitédtssicherung

§ 15 Dokumentation der Laborleistungen

§16 Anpassung

I
Allgemeine Bestimmungen
§1
Allgemeines

(1) Das nach diesen Richtlinien durchzufithrende erweiterte

Neugeborenen-Screening dient der Fritherkennung von ange-

borenen Stoffwechseldefekten und endokrinen Stérungen

bei Neugeborenen, die die kérperliche und geistige Entwick-
lung der Kinder in nicht geringfiigigem Mafle gefdhrden.

Durch das Screening soll eine unverziigliche Therapieeinlei-

tung im Krankheitsfall ermoglicht werden.

(2) Das Screening umfasst ausschliefflich die in § 5 als Ziel-

krankheiten aufgefiihrten Stoffwechseldefekte und endokri-

nen Stérungen.
§2
Geltungsbereich

Die Richtlinie gilt auf Grundlage von § 26 des Fiinften Buches

Sozialgesetzbuch (SGB V) fiir alle zu Lasten der gesetzlichen

Krankenversicherung durchgefithrten Neugeborenen-Scree-

nings, unabhéngig davon, welcher Leistungserbringer sie ein-

leitet oder erbringt.
§3
Anspruchsberechtigung
Neugeborene haben Anspruch auf Teilnahme am erweiterten
Neugeborenen-Screening entsprechend dieser Richtlinie.

§4
Aufklarung und Einwilligung
Die Eltern (Personensorgeberechtigten) des Neugeborenen
sind nach der Geburt, aber vor der Durchfiithrung des Scree-
nings eingehend und mit Unterstiitzung eines Informations-
blattes entsprechend Anlage 3 zu Sinn, Zweck und Ziel des
Screenings aufzukldren. Thre Einwilligung oder Ablehnung
ist mit der Unterschrift zumindest eines Elternteiles (Per-
sonensorgeberechtigten) zu dokumentieren.
§5
Zielkrankheiten und deren Untersuchung
(1) Im erweiterten Neugeborenen-Screening wird ausschlief3-
lich auf die nachfolgenden Zielkrankheiten gescreent:
1. Hypothyreose
. Adrenogenitales Syndrom (AGS)
. Biotinidasemangel
. Galaktosdmie
. Phenylketonurie (PKU)
und Hyperphenylalanindmie (HPA)
. Ahornsirupkrankheit (MSUD)
7. Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel
(MCAD)
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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-II-Mangel (CPT-II)
c¢) Carnitin-Acylcarnitin-Translocase-Mangel

11. Glutaracidurie Typ I (GAI)

12. Isovalerianaciddamie (IVA)

(2) Das Screening auf die Zielkrankheiten Nummern 1—4
erfolgt mit konventionellen Laboruntersuchungsverfahren
(Nummer 1 und 2 mittels immunometrischer Teste [Radio-
immunoassays/Fluoroimmunoassays], Nummer 3 mittels
eines photometrischen Tests, Nummer 4 mittels eines photo-
metrischen und fluorometrischen Tests). Das Screening auf
die Zielkrankheiten Nummern 5—12 wird mittels der Tan-
demmassenspektrometrie durchgefiihrt.

(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, unverziglich zu vernichten.
Deren Nutzung, Speicherung oder Weitergabe ist nicht zulés-
sig. Die im Rahmen des Screenings erhobenen Daten diirfen
ausschliefflich zu dem Zweck verwendet werden, die vor-
genannten Zielkrankheiten zu erkennen und zu behandeln.

II.
Verfahren

6
Grundsétze des Screening-Verfahrens

(1) Der Erfolg des Screenings ist insbesondere abhangig von
der Zuverlassigkeit der Befundergebnisse und der Schnellig-
keit, mit der in Verdachtsfdllen die Abkldarungsdiagnostik
durchgefiithrt und die therapeutischen Mafinahmen eingelei-
tet werden.

(2) Zur zuverldssigen Diagnose ist bei einem ersten auffal-
ligen Befund sofort eine zweite Laboruntersuchung durch-
zuftihren. Das Verfahren und die Verantwortlichkeiten sind
dabei die gleichen wie bei der Erstbefundung. Ergibt auch
die zweite Untersuchung einen auffilligen Befund, ist eine
dem Befund angemessene unverziigliche Abkldarung und ggf.
Therapieeinleitung zu veranlassen.

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

7
Durchfithrungsverantwortung

(1) Die Verantwortung fiir die Durchfithrung des Screenings
liegt bei dem Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes
verantwortlich geleitet hat (im Folgenden ,,verantwortlicher
Einsender” genannt). Durch seine Probentibermittlung an
einen berechtigten Laborarzt nach § 11 wird diesem die Ver-
antwortung fir die Laboruntersuchungen nach § 5 und die
Befundiibermittlungen nach § 10 iibertragen.

(2) Auch ohne Durchfithrungsverantwortung nach Absatz 1
hat sich der die U2-Fritherkennungsuntersuchung beim Neu-
geborenen durchfithrende Arzt bei der Untersuchung zu ver-
gewissern, dass die Entnahme der Blutprobe fiir das erwei-
terte Neugeborenen-Screening dokumentiert wurde. Ist das
Screening nicht dokumentiert, so hat er das Screening nach
dieser Richtlinie durchzufithren.

§8
Zeitpunkt der Probenentnahmen

(1) Deroptimale Entnahmezeitpunktist die 48. bis 72. Lebens-
stunde. Die Blutprobe soll nicht vor der 36. und nicht nach
der 72. Lebensstunde entnommen werden. In diesem Zeit-
fenster versdumte Probenentnahmen miissen unverziiglich
nachgeholt werden.

(2) Bei Entlassung vor der 36. Lebensstunde oder Verlegung
soll eine erste Probe entnommen werden. Ein fritherer Unter-
suchungszeitpunkt als die 36. Lebensstunde erhoht das
Risiko von falsch-negativen und falsch-positiven Befunden.
Bei Entlassung vor der 36. Lebensstunde miissen die Eltern
(Personensorgeberechtigten) daher iiber die Notwendigkeit
einer termingerechten zweiten Laboruntersuchung informiert
werden.

(3) Die erste Probenentnahme soll vor einer Transfusion,
Korticosteroid- oder Dopamintherapie durchgefiihrt werden.

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

Probenentnahme und Probenbearbeitung

(1) Der verantwortliche Einsender (§ 7) muss natives
Venen- oder Fersenblut entnehmen, auf speziell dafiir vor-
gesehenes Filterpapier (Filterpapierkarte) auftropfen und bei
Raumtemperatur trocknen. Die Berechtigung zur Blutent-
nahme richtet sich nach dem Berufsrecht des jeweiligen Leis-
tungserbringers.

(2) Die Probenentnahme, die Angaben zum Neugeborenen
und das Datum der Versendung der Blutprobe sind auf der
Filterpapierkarte gemédfl Anlage 4 und in geeigneter Weise
auch im Kinderuntersuchungsheft zu dokumentieren, um
die Uberpriifung der erfolgten Blutentnahme im Rahmen der
U2 zu ermoglichen.

(3) Der verantwortliche Einsender hat durch Festlegung
geeigneter Maflnahmen die eineindeutige Probenzuordnung
zum Neugeborenen sicherzustellen.

(4) Die Filterpapierkarte ist an einen zur Durchfithrung 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 Neu-
geborenen vor einer moglichen ersten Blutentnahme nach § 8
sind auf leeren Filterpapierkarten zu dokumentieren und an
das Screeninglabor zu senden.
§10
Befundiibermittlung

(1) Wenn die Untersuchung aus der Blutprobe des Kindes
im Labor den Verdacht auf das Vorliegen einer der Zielkrank-
heiten ergibt, ist der verantwortliche Einsender unverziiglich
zu unterrichten und zur Entnahme einer Kontrollblutprobe
aufzufordern. Dabei ist auf die Notwendigkeit einer schnel-
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len, fachkompetenten Abkliarung und Weiterbetreuung aus-
driicklich und mit Bezug auf die befundete Zielkrankheit
hinzuweisen. Dem Einsender ist zu empfehlen, schnellst-
moglich Kontakt zu den Eltern (Personensorgeberechtigten)
aufzunehmen. Auflerdem sind ihm Kontaktmoglichkeiten
(insbesondere Telefonnummern) zu den nédchsterreichbaren
Zentren mit Stoffwechselspezialisten oder Endokrinologen
mit 24-stiindiger Erreichbarkeit mitzuteilen. Datum und Uhr-
zeit der Befundiibermittlung, der Informationsempfanger
und das vereinbarte Vorgehen sind zu dokumentieren.

(2) Fur ihre Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der moglichen
Befundiibermittlung haben Einsender und Eltern (Personen-
sorgeberechtigte) Telefonnummern anzugeben, die auf der
Filterpapierkarte zu dokumentieren sind.

(3) Bei pathologischen Befunden erfolgt eine unverziigliche
Befundweitergabe, miindlich und schriftlich, vom Laborarzt
an den verantwortlichen Einsender. Der Laborarzt stellt
sicher, dass in dringenden Féllen eine Befundibermittlung
auch sonn- und feiertags stattfindet.

(4) Der verantwortliche Einsender informiert unverziiglich
die Eltern (Personensorgeberechtigte). Dabei ist auf die Not-
wendigkeit einer schnellen, fachkompetenten Abklarung und
Weiterbetreuung ausdriicklich hinzuweisen. Datum und
Uhrzeit der Befundiibermittlung, 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 Befundes nur
auf ihre ausdriickliche Nachfrage vom verantwortlichen Ein-
sender informiert.

III.
Genehmigung und Qualititssicherung
fiir Laborleistungen

§11
Genehmigung fiir Laborleistungen

(1) Laborleistungen nach dieser Richtlinie diirfen nur nach
Genehmigung der Kassenirztlichen Vereinigung erbracht
und abgerechnet werden, in deren Gebiet der Laborarzt zur
Teilnahme an der vertragsdrztlichen Versorgung zugelassen
oder erméchtigt ist. Voraussetzung fiir die Genehmigung ist,
dass der beantragende Arzt seine fachliche Qualifikation
nach § 12 nachweist und die Voraussetzungen nach § 13 fir
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 erfullt
und der Arzt den Verpflichtungen zur Qualitdtssicherung
nach § 14 nachkommt.

(3) Die Genehmigung ist zu versagen, wenn trotz Vorliegens
der in §§ 12 und 13 geforderten Nachweise erhebliche Zwei-
fel an der qualitdtsgesicherten Erbringung der Laborleistun-
gen bestehen. Die Zweifel konnen sich insbesondere daraus
ergeben, dass die Verpflichtungen zur Qualitdtssicherung
nach § 14 in erheblichem Umfang verletzt wurden oder die
Laborleistungen aus derselben Blutprobe an verschiedenen
Standorten erbracht werden sollen (Verbot des Probensplit-
tings) und dadurch eine qualitdtsgesicherte und zeitgerechte
Erbringung der Laborleistungen nicht gewdéhrleistet ist.

(4) Die zustindige Kassenirztliche Vereinigung muss vor
der Erteilung der Genehmigung und kann nach der Genehmi-
gung die Labore nach vorheriger Anmeldung und mit Einver-
standnis eines das Hausrecht austibenden Arztes begehen
und auf das Vorliegen der Genehmigungsvoraussetzungen
priifen.

(5) Die Abrechnungsgenehmigung ist dem die Laborleistun-
gen 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 Einverstdndnis zur Praxisbegehung versagt wird.

(6) Vor dem Entzug der Genehmigung und vor der Ableh-
nung des Antrags auf Erteilung einer Abrechnungsgenehmi-
gung ist 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 iibersteigt. Satz 1
gilt nicht, wenn die Qualitdtsméangel so gravierend sind, dass
ein sofortiger Genehmigungsentzug geboten ist.

12
Qualifikation des Laborarztes

(1) Die Erbringung der Laborleistungen nach dieser Richt-
linie bedarf einer besonderen fachlichen Qualifikation des
erbringenden Arztes, die sowohl spezielle Kenntnisse als
auch Erfahrung in der Durchfiihrung der Tandemmassen-
spektrometrie umfasst.

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

a) die Gebietsbezeichnung fir Laboratoriumsmedizin fiih-
ren darf oder iiber die Fachkunde Laboruntersuchung
oder die Zusatz-Weiterbildung fachgebundene Labordia-
gnostik verfiigt und

b) seine personliche Erfahrung in der Erbringung von Tan-
demmassenspektrometrien dadurch in geeigneter Weise
belegt, dass er entweder

— die Erbringung von 20 000 Tandemmassenspektrome-
trien fir das Jahr glaubhaft macht, welches dem vor-
gesehenen Tag der Genehmigung vorausgeht, oder

— die regelméfige Erbringung von Tandemmassenspek-
trometrien tiber einen Zeitraum von zwei Jahren glaub-
haft macht, welche dem vorgesehenen Tag der Geneh-
migung vorausgehen.

Bestehen Zweifel an der personlichen Erfahrung in der
Erbringung von Tandemmassenspektrometrien, sollen diese
im Rahmen eines Fachkolloquiums u. a. anhand der Beurtei-
lung einer Fallsammlung geklart werden.

Anforderungen an die Labore

(1) Zur Optimierung der internen Qualitdtssicherung und
der Logistik des Screenings sowie der Wirtschaftlichkeit ist
eine Mindestzahl von 50 000 untersuchter Erstscreeningpro-
ben innerhalb eines Jahres und in einem Labor Vorausset-
zung fiir die Teilnahme am Screening. Die zustdndige Kas-
sendrztliche Vereinigung kann die Frist fir die Erfiillung der
Mindestzahlen in der Anfangsphase einmal um hochstens
ein Jahr verldngern.
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(2) Das Labor muss fir die durchzufithrenden Untersuchun-
gen mit den entsprechenden technischen Einrichtungen aus-
gestattet sein und tber qualifiziertes Personal verfiigen.
Diese organisatorisch-apparativen Voraussetzungen gelten
mit einer Akkreditierung fiir medizinische Laborleistungen
durch die Deutsche Akkreditierungsstelle Chemie (DACH)
oder einem von der zustdndigen Kassendrztlichen Vereini-
gung als gleichwertig anerkannten Akkreditierungsverfahren
als belegt.

(3) Die Genehmigung ist unter der Auflage zu erteilen, dass
das Labor, in dem die Laborleistungen erbracht werden sol-
len, die folgenden Leistungen erbringt:

— Versendung der Filterpapierkarten an die Leistungserbrin-
ger, fir die das Labor Laborleistungen nach dieser Richt-
linie erbringt und

— Erstellung und vierteljahrliche Aktualisierung eines Ver-
zeichnisses der nédchsterreichbaren Zentren mit péadia-
trischen Stoffwechselspezialisten oder Endokrinologen
mit 24-stindiger Erreichbarkeit zur Information nach § 10
Abs. 1.

§14
Qualitdtssicherung

(1) Die eineindeutige Zuordnung der Proben und der Ergeb-
nisse ihrer Untersuchung zu dem jeweiligen Neugeborenen
ist sicherzustellen.

(2) Die berufsrechtlichen Anforderungen an die persénliche
Erbringung von Laborleistungen, insbesondere fiir die regel-
maéflige Uberprifung der ordnungsgeméfien Laborgerdtewar-
tung und -bedienung durch das Laborpersonal, die person-
liche Erreichbarkeit und die personliche Uberprifung der
Plausibilitdt der erhobenen Laborparameter nach Abschluss
des Untersuchungsganges im Labor, sind zu beachten. Auf
die Richtlinien der Bundesirztekammer zur Qualititssiche-
rung quantitativer laboratoriumsmedizinischer Untersuchun-
gen wird hingewiesen.

(3) Es ist sicherzustellen, dass am Tage des Proben-Eingangs
die Laboruntersuchung durchgefithrt und pathologische
Befunde tbermittelt werden. Die Laborleistung ist an allen
Tagen mit Posteingang (6-Tage-Woche) vorzuhalten.

(4) Die die Laborleistungen erbringenden Arzte miissen im
ersten Quartal jedes Jahres der zustdndigen Kassenérztlichen
Vereinigung einen Qualitdtsbericht iiber ihre Leistungen
nach dieser Richtlinie im vorangegangenen Jahr vorlegen.
Der Bericht muss Angaben zu der untersuchten Zahl der Pro-
ben, der pathologischen Fille, der Endbefunde, der Recall-
Raten, Abnahme- und Versandzeiten und Angaben zur
Befundiibermittlung enthalten. Fiir die Leistungen innerhalb
eines Labors kann ein gemeinsamer Bericht erstellt werden;
die Angaben nach Satz 2 missen aber auf den einzelnen Arzt
zuriickfithrbar sein. Die Kassenérztlichen Vereinigungen stel-
len diese Berichte den Krankenkassen und dem Gemein-
samen Bundesausschuss zur Verfiigung.
§ 15
Dokumentation der Laborleistungen

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

(2) Das Labor muss die Einhaltung der jeweils giltigen
Datenschutzbestimmungen gewihrleisten.

(3) Restblutproben sind unverziiglich nach Abschluss der
Ringversuche zur Qualitdtssicherung nach den Richtlinien
der Bundesérztekammer zur Qualitdtssicherung quantitativer
laboratoriumsmedizinischer Untersuchungen, spétestens je-
doch nach 3 Monaten zu vernichten.

§ 16
Anpassung

Spétestens zwei Jahre nach Inkrafttreten der Richtlinie soll
der zustdndige Unterausschuss des Gemeinsamen Bundes-
ausschusses den Erfolg des erweiterten Neugeborenen-Scree-
nings priifen und erforderliche Anderungen der Bestimmun-
gen empfehlen.

Anlage 3:
Elterninformation
Liebe Eltern,

die Geburt Ihres Kindes liegt gerade hinter Thnen. Die meis-
ten Kinder kommen gesund zur Welt und bleiben es auch. Es
gibt jedoch seltene angeborene Erkrankungen, die bei Neu-
geborenen noch nicht durch duflere Zeichen erkennbar sind.
Diese Erkrankungen kénnen bei ca. einem von 1000 Neugebo-
renen auftreten. Unbehandelt konnen diese Erkrankungen zu
Organschéden, korperlicher oder geistiger Behinderung fiih-
ren. Um diese Erkrankungen zu erkennen, wird eine Frih-
erkennungsuntersuchung fiir alle Neugeborenen angeboten
(erweitertes Neugeborenenscreening).

Warum werden Fritherkennungsuntersuchungen durchge-
fihrt?

Seltene angeborene Storungen des Stoffwechsels und der
Organfunktion sollen rechtzeitig erkannt werden. Durch eine
frihzeitige Behandlung moglichst bald nach der Geburt kén-
nen die Folgen einer angeborenen Erkrankung dieser Kinder
meist vermieden werden. Deshalb finden seit iiber 30 Jahren
bei allen Neugeborenen Blutuntersuchungen statt. Diese
Stoffwechseluntersuchung wurde nun wesentlich verbessert,
weitere behandelbare Erkrankungen sind in die Unter-
suchung eingeschlossen worden.

Wann und wie wird untersucht?

Im Laufe des zweiten bis dritten Lebenstages (36. bis 72.
Stunde nach der Geburt), ggf. zusammen mit der zweiten
Vorsorgeuntersuchung Thres Kindes, der U2, werden wenige
Blutstropfen (aus der Vene oder Ferse) entnommen, auf die
dafiir vorgesehene Filterpapierkarte getropft und nach dem
Trocknen sofort zu einem Screeninglabor geschickt. Dort
werden die Proben unverziiglich mit speziellen, sehr emp-
findlichen Untersuchungsmethoden untersucht.

Auf welche Krankheiten wird untersucht?

Hypothyreose, Adrenogenitales Syndrom (AGS), Biotinidase-
mangel, Galaktosdmie, Phenylketonurie (PKU) und Hyper-
phenylalanindmie (HPA), Ahornsirupkrankheit (MSUD),
Fettsaurestoffwechseldefekte (MCAD-Mangel, LCHAD-Man-
gel, VLCAD-Mangel), Carnitinzyklusdefekte, Glutaracidurie
Typ 1, Isovalerianaciddmie (Krankheiten mnachfolgend
beschrieben).

In der Summe findet man bei ungefidhr einem von 1000 Neu-
geborenen eine angeborene Erkrankung. In den meisten der
betroffenen Familien gab es vorher noch nie derartige Erkran-
kungen. Da die betroffenen Kinder bei der Geburt noch vollig
gesund erscheinen konnen, ist das Neugeborenenscreening
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wichtig, um die Kinder rechtzeitig vor schweren Erkrankun-
gen und deren Folgen, wie z. B. Stérungen der geistigen und
korperlichen Entwicklung, zu bewahren.

Aus dieser Untersuchung allein lassen sich keine Aussagen
tber familidre Risiken ableiten.

Wer erfiahrt das Testergebnis?

In jedem Falle erhélt der Einsender der Blutprobe (Arzt in
der Geburtsklinik, Hebamme) innerhalb weniger Tage einen
schriftlichen Befund vom Screeninglabor. In dringenden Fal-
len wird zusétzlich direkt mit den Eltern Kontakt aufgenom-
men. Geben Sie deshalb fir die Testkarte Thre Telefonnum-
mer und Ihre Anschrift an, unter der Sie in den ersten Tagen
nach der Geburt erreichbar sein werden. Fritherkennung und
Frihbehandlung fir betroffene Neugeborene sind nur mog-
lich, wenn alle Beteiligten — Eltern, Klinik bzw. Kinderarzt
und Screeninglabor — ohne Zeitverlust zusammenarbeiten,
damit die Untersuchungsergebnisse rechtzeitig erhoben und
kontrolliert werden.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis eines Screening-Testes ist noch keine érztliche
Diagnose. Mit dem Testergebnis konnen entweder die betref-
fenden untersuchten Storungen 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 zum Bei-
spiel der Zeitpunkt der Blutabnahme nicht optimal war.
Koénnen diese Krankheiten geheilt werden?

Alle genannten Stoffwechseldefekte und endokrinen Storun-
gen sind angeboren und koénnen deshalb nicht geheilt wer-
den. Jedoch konnen die Auswirkungen dieser angeborenen
Storungen mit einer entsprechend frithzeitigen Behandlung
vermieden oder zumindest vermindert werden. Die Behand-
lung besteht in einer Spezialdidt und/oder in der Einnahme
von bestimmten Medikamenten. Stoffwechselspezialisten
stehen fiir die Beratung und Betreuung im Verdachts- oder
Krankheitsfall zur Verfiigung.

Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig. Die
Kosten der Untersuchung werden von den gesetzlichen Kran-
kenkassen tibernommen.

Das Ergebnis der Untersuchung unterliegt der éarztlichen
Schweigepflicht. Die Testkarten werden nach einem Zeit-
raum von drei Monaten vernichtet.

Ihr Einverstindnis umfasst nur die oben genannten Ziel-
erkrankungen.

Wir sind mit der Untersuchung einverstanden.

Datum, Unterschrift mind. eines/r Personensorgeberechtigten
Erweitertes Neugeborenenscreening
Elterninformation
zur Fritherkennung von angeborenen Stoffwechseldefekten
und endokrinen Stérungen bei Neugeborenen

Adrenogenitales Syndrom

Hormonstérung durch Defekt der Nebennierenrinde: Ver-
méannlichung bei Maddchen, méglicher tédlicher Verlauf bei
Salzverlustkrisen. Behandlung durch Hormongaben (Héaufig-
keit: ca. 1/10 000 Neugeborene).

Ahornsirupkrankheit

Defekt im Abbau von Aminosduren: geistige Behinderung,
Koma, moglicher tédlicher Verlauf. Behandlung durch Spezi-
aldiat (Haufigkeit: ca. 1/200 000 Neugeborene).
Biotinidasemangel

Defekt im Stoffwechsel des Vitamins Biotin: Hautverdnde-
rungen, Stoffwechselkrisen, geistige Behinderung, moglicher
todlicher Verlauf. Behandlung durch Biotingabe (Héaufigkeit:
ca. 1/80 000 Neugeborene).

Carnitinstoffwechseldefekte

Defekt im Stoffwechsel der Fettsduren: Stoffwechselkrisen,
Koma, moglicher tédlicher Verlauf. Behandlung durch Spezi-
aldiat (Haufigkeit: ca. 1/100 000 Neugeborene).

Galaktosdmie

Defekt im Verstoffwechseln von Milchzucker: Erblindung,
korperliche und geistige Behinderung, Leberversagen, mog-
licher todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdidt (H4u-
figkeit: ca. 1/40 000 Neugeborene).

Glutaracidurie Typ I

Defekt im Abbau von Aminosduren: bleibende Bewegungs-
storungen, plotzliche Stoffwechselkrisen. Behandlung durch
Spezialdidt und Aminosduregabe (Héaufigkeit: ca. 1/80 000
Neugeborene).

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddriise: Schwere Sto-
rung der geistigen und korperlichen Entwicklung. Behand-
lung durch Hormongabe (Héaufigkeit: ca. 1/4000 Neugebore-
ne).

Isovalerianaciddmie

Defekt im Abbau von Aminosduren: geistige Behinderung,
Koma. Behandlung durch Spezialdidt und Aminosduregabe
(Haufigkeit: ca. 1/50 000 Neugeborene).

LCHAD-, VLCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechsel von langkettigen Fettsduren: Stoff-
wechselkrisen, Koma, Muskel- und Herzmuskelschwiche,
moglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat,
Vermeiden von Hungerphasen. (Héufigkeit: ca. 1/80 000 Neu-
geborene).

MCAD-Mangel

Defekt bei der Energiegewinnung aus Fettsduren: Stoffwech-
selkrisen, Koma, moglicher tédlicher Verlauf. Behandlung
durch Carnitingabe, Vermeiden von Hungerphasen. (Haufig-
keit: ca. 1/10 000 Neugeborene).

Phenylketonurie

Defekt im Stoffwechsel der Aminosdure Phenylalanin:
Krampfanfille, Spastik, geistige Behinderung. Behandlung
durch Spezialdiat (Hédufigkeit: ca. 1/10 000 Neugeborene).
Hinweis:

Nicht bei allen oben genannten Erkrankungen kann die recht-
zeitige Behandlung Krankheitsfolgen vollstandig verhindern.
Eine umgehende Behandlung erméglicht dem betroffenen
Kind in den meisten Féllen eine normale Entwicklung.
Anlage 4:

Filterpapierkarte (§ 9 Abs. 2):

1. Screeningdokumentation (vom Einsender zu dokumentie-
ren)
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a) bei allen Blutproben:

— Art der Probenentnahme (Erst-, Zweit- oder Kon-
trollprobe),

— Stammdaten des Kindes,
— Datum und Uhrzeit der Geburt,
— Geburtenbuch-Nummer,

— Telefonnummern, unter denen die Eltern (Personen-
sorgeberechtigten) zum Zeitpunkt der voraussicht-
lichen Befundiibermittlung zu erreichen sind,

— Adresse und Telefonnummer des Einsenders (Kran-
kenhaus, einsendender Arzt, Hebamme),

— Datum und Uhrzeit der Probenentnahme,
— Name des verantwortlichen Einsenders,

— Name des Probenentnehmers (wenn abweichend
vom Einsender),

— Kostentréger,

— Angabe des Gestationsalters und des Geburts-
gewichts,

— Kennzeichnung von Mehrlingen,

— Angaben zu parenteraler Erndhrung (ja/nein),

— Angaben zu Transfusion, Kortikosteroidgabe, Dopa-
mingabe,

— Besonderheiten, wie positive Familienanamnese,

bei Zweitscreening: Nummer der Erstscreeningkarte
und

— Angabe der EBM-Ziffer der Laboruntersuchung.
b) bei Kontrollproben zusétzlich:
— Ergebnis des Erstbefundes

— Padiatrischer Stoffwechselspezialist oder Endokrino-
loge, zu dem Kontakt aufgenommen wurde

2. Laborleistungen (vom Labor auszufiillen)
a) bei allen Blutproben:
— Datum und Uhrzeit des Zugangs,
— das Befundergebnis,

— interne Dokumentationsnummer des Labors (fiir die
Zwecke interner Qualitdtssicherung und der Beweis-
sicherung), und

b) bei auffilligen Befunden:

— Zeitpunkt und Empfinger der fernmiindlichen Be-
fundibermittlung

— Angaben zur Beratung/Besonderheiten (Freifeld)
c) bei Kontrollprobe zusétzlich:
— Bestédtigung des Erstbefundes

— Unterrichtung des bereits kontaktierten péadiatri-
schen Stoffwechselspezialisten oder Endokrino-
logen in dringenden Fillen“

5. Anlage 3 ,Durchfiihrungsempfehlungen fir die sonogra-
phische Untersuchung der Sauglingshiifte zur Fritherken-
nung der Hiiftgelenksdysplasie und -luxation“ wird zu
Anlage 5.

II. Der Beschluss tritt am 1. April 2005 in Kraft.
Siegburg, den 21. Dezember 2004

Gemeinsamer Bundesausschuss

Der Vorsitzende
Dr.jur.R. Hess



