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Die vom Bundesausschuss der Arzte und Krankenkassen gemaR § 26 Abs. 2i. V. m.
8§92 Abs. 1 und 4 des Funften Buches Sozialgesetzbuch (SGB V) beschlossenen
Richtlinien bestimmen das Nahere Uber die den gesetzlichen Erfordernissen des
8§26 SGBYV entsprechenden éarztlichen MaRnahmen zur Friherkennung von
Krankheiten bei Kindern bis zur Vollendung des 6. Lebensjahres.

A
Allgemeines

Die nach diesen Richtlinien durchzufihrenden arztlichen
Maflinahmen bei Kindern bis zur Vollendung des 6. Lebensjahxes
dienen der Friherkennung von Krankheiten, die eine normale
korperliche oder geistige Entwicklung des Kindes {in nicht
geringfiigigem MaRe gefahrden. Arztliche MalRnahmegn haben sich
daher zu richten auf:

Stoérungen in der Neugeborenenperiode

01

02

03

04

Friih-, Mangelgeburt, Ubertragung

Asphyxie

Schwere Hyperbilirubindmie

Andere, die Entwicklungi’'nicht geringfligigem Male gefahrdende

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

Angeborene Steffwechsel-Storungen

05

06

(074

MucaVisCidose
Phenylketonurie

Andere, die Entwicklung in nicht geringfiigigem Mal3e 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 Malke
gefahrdende endokrine Storungen (z. B. AGS)

Blutkrankheiten (z. B. Hamophilien, Antikrpermangelsyndrome)

Entwicklungs- und Verhaltensstorungen

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

14 Kognitiver Entwicklungsrtckstand

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

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

Nervensystem

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

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

19 Anfallsleiden

20 Andere, die Eatwicklung in nicht geringfigigem Mal3e gefahrdende

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

Sinnésergane

21

22

23

24

25

Hochgradige Sehbehinderung, Blindheit
Schielkrankheit

Andere, die Entwicklung in nicht geringfiigigem Mal3e gefahrdende
Fehlbildungen oder Erkrankungen der Augen

Hochgradige Horbehinderung, Gehorlosigkeit

Andere, die Entwicklung in nicht geringfligigem Mal3e gefahrdende
Fehlbildungen oder Erkrankungen der Ohren



26

27

28

29

30

31

32

Sprachstérungen oder Sprechstérungen
z. B. verzogerte Sprachentwicklung, Artikulationsstérungen,
Stottern

Zéhne, 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 geringfiigigem Mal3e gefahrdende
Fehlbildungen odérErkrankungen des Skelettsystems

Myopathien (z7B. progressive Muskeldystrophie)

Haut
Fehlgildtingen oder Erkrankungen

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

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

2.

Die MalRnahmen sollen mogliche Gefahren fur die Gesundheit der
Kinder dadurch abwenden, dal3 aufgefundene Verdachtsfélle
eingehend diagnostiziert und erforderlichenfalls rechtzeitig
behandelt werden kdnnen.



Es werden die Untersuchungen durchgefuhrt, die im
Abschnitt B festgelegt und im Untersuchungsheft fur Kinder
(Anlage)* aufgefuhrt 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 Maligabe der
Anlage 2 der Richtlinien.

Ergeben diese Untersuchungen das Vorliegen oder den Verdacht
auf das Vorliegen einer Krankheit, so soll der Arzt dafir Sorge
tragen, dal3 diese Falle im Rahmen der Krankenbehandlung/einer
weitergehenden, gezielten Diagnostik und ggf. Therapie zugefuhrt
werden.

Untersuchungen nach diesen Richtlinien sollen di€jenigen Arzte
durchfuhren, welche die vorgesehenen Leistungen/auf Grund ihrer
Kenntnisse und Erfahrungen erbringen Kkonnen, nach der
arztlichen Berufsordnung dazu berechtigtisind und uber die
erforderlichen Einrichtungen verfiigen.

Die bei diesen MaRnahmen mitwirkenden Arzte haben darauf
hinzuwirken, dal} fur sie tatig werdende Vertreter diese Richtlinien
kennen und beachten.

B
Untersuchungen

Die FriaherkennungsmalRnahmen bei Kindern in den ersten sechs
Lebensjahren umfassen insgesamt neun Untersuchungen gemal3 den im
Untersuchungsheft fur Kinder gegebenen Hinweisen und das erweiterte
NeugeborenensScreening nach Anlage 2. Die Untersuchungen kénnen
nur in den(jeWeils angegebenen Zeitraumen unter Beriicksichtigung
folgenderToleranzgrenzen in Anspruch genommen werden:

Untersuchungsstufe Toleranzgrenze

Y2 3.-10. Lebenstag uz2 3.-14. Lebenstag
u3 4. - 6. Lebenswoche u3 3.-8. Lebenswoche
U4 3.-4. Lebensmonat U4 2.-41)/2. Lebensmonat
us 6.-7. Lebensmonat us 5.-8. Lebensmonat
U6 10. - 12. Lebensmonat U6 9.-13. Lebensmonat
u7 21. - 24. Lebensmonat u7 20. - 27. Lebensmonat

" Wurde in die vorl. Rechtsquellensammlung nicht aufgenommen



us

U9

3.

43. - 48. Lebensmonat us 43. - 50.
Lebensmonat

60. - 64. Lebensmonat u9 58. - 66. Lebensmonat

Neugeborenen-Erstuntersuchung
(Erste Untersuchung)

Die erste Untersuchung soll unmittelbar nach der Geburt
vorgenommen werden. Ist ein Arzt nicht anwesend, soll die
Hebamme diese Untersuchung durchfuhren. Diese Untersuchung
hat im wesentlichen zum Ziel, lebensbedrohliche Zustande{zu
erkennen und augenféllige Schaden festzustellen, ggf. notwendige
SofortmalRnahmen einzuleiten. Dabei ist auf Kolorit, FAAtmung,
Tonus, Reflexe beim Absaugen, Herzschlage, den Asphyxie-
Index, auf Gelbsucht, Odeme, die Reife sowieMNauf sofort
behandlungsbedirftige MilRbildungen des Nedgeborenen zu
achten, insbesondere nach Risikoschwangerschaft (Risikokinder).

Neugeborenen-Basisuntersuchung vom~N3\"bis 10. Lebenstag
(Zweite Untersuchung)

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

Verdachtsdiagnosen, der letzten Friherkennungsuntersuchung

Eingehende Wsntersuchungen
Korpermalie
Relfezeichen
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
Skelettsystem
Sinnesorgane
Motorik und Nervensystem

Untersuchung in der 4. bis 6. Lebenswoche
(Dritte Untersuchung)

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Schwierigkeiten beim Trinken, Schluckstérungen
abnorme Stihle
schreit schrill oder kraftlos
Reaktion auf laute Gerausche fehlt



keine altersgemale Ernahrung
Rachitis/Fluoridprophylaxe nicht eingeleitet
Eltern unzufrieden mit Entwicklung und Verhalten des Kindes

Verdachtsdiagnosen der letzten Friherkennungsuntersuchung
Eingehende Untersuchungen

Kdrpermalie

Haut

Brustorgane

Bauchorgane

Geschlechtsorgane

Skelettsystem

Sinnesorgane

Motorik und Nervensystem

Screening auf Huftgelenksdysplasie und -luxation
(Sonographische Untersuchung der Huftgelenke naeh Mal3gabe
der in der Anlage 3 dieser Richtlinienangegebenen
Durchfihrungsempfehlungen)

Ernahrungshinweise im Hinblick auf Mundgesundheit
4, Untersuchung im 3. bis 4. Lebensmonat (Vierte Untersuchung)

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

Verdachtsdiagnose der letzten Friherkennungsuntersuchung

Eingehende Untersuchungen
Korpermal3e
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
Skelettsystem
Sinnesorgane
Motorik und Nervensystem

5. Untersuchung im 6. bis 7 Lebensmonat



(Funfte Untersuchung)

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Schwierigkeiten beim Trinken und Fittern
Erbrechen, Schluckstérungen
abnorme Stihle
Blickkontakt fehlt
stimmhaftes 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 Fruherkennungsuntersuch(ng entwicklungs-
gefahrdende Erkrankung oder Operation

Verdachtsdiagnosen der letzten Friherkennéingsuntersuchung

Eingehende Untersuchungen
KdrpermalRe
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
Skelettsystem
Sinnesorgang
Motorik und-Nervensystem

Hinweise zu Mundhygiene und zahnschonender Ernahrung
6. Untersuehung im 10. bis 12. Lebensmonat (Sechste Untersuchung)

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Schwierigkeiten beim Trinken und Essen
Erbrechen, Schluckstérungen
abnorme Stuhle
Miktionsstérungen
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 fortgeftihrt
Eltern unzufrieden mit Entwicklung und Verhalten des Kindes
seit der letzten Friherkennungsuntersuchung entwicklungs-
gefahrdende Erkrankung oder Operation



Verdachtsdiagnosen der letzten Friherkennungsuntersuchung

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

Hinweise zur Zahnpflege
7. Untersuchung im 21. bis 24. Lebensmonat (Siebte Untersuchung)

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Schwierigkeiten beim Trinken und EsSen
Erbrechen, Schluckstérungen
abnorme Stuhle
Miktionsstorungen
gehaufte Infektionen
altersgemal3e Sprache fehit (z.B. keine Zweiwortsatze, kein
Sprechen in der 3. Person wie "Peter essen”)
altersgemalles Spraehverstandnis fehlt (z.B. kein Zeigen
auf Korperteile {mach Befragen, kein Befolgen einfacher
Aufforderung)
Verhaltensauffalligkeiten (z. B. Schlafstérungen)
erste frefeé\Schritte nach 15. Lebensmonat
Treppénsteigen mit Festhalten am Gelander fehlt
Eluordprophylaxe nicht fortgefuhrt
Schutzimpfungen nicht durchgefihrt
Eltern unzufrieden mit Entwicklung und Verhalten des Kindes
seit der letzten Friherkennungsuntersuchung entwicklungs-
gefahrdende Erkrankung oder Operation

Verdachtsdiagnosen der letzten Friiherkennungsuntersuchung

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

8. Untersuchung im 43. bis 48. Lebensmonat (3 1/2 Jahre)



(Achte Untersuchung)

Erhebung der Vorgeschichte
Krampfanfalle
Miktionsstorungen
gehaufte Infektionen
altersgemal3e Sprache fehlt (z. B. kein Sprechen in Satzen
in der "Ilch-Form")
Aussprachestérungen (z. B. Stottern, schwere Stammel-
fehler, unverstandliche Sprache)
Verhaltensauffalligkeiten (z. B. Einnassen, 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 Verialten des Kindes
seit der letzten Friherkennungsuntersu¢hung entwicklungs-
gefahrdende Erkrankung oder Operation

Verdachtsdiagnosen der letzten Frihetkenhungsuntersuchung

Eingehende Untersuchungen
Kdrpermalie
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsofgane
auffalliger Hasnbefund
Skelettsystem
Sinnesorgane
Matotik und Nervensystem

Untérsuchung im 60. bis 64. Lebensmonat (5 Jahre)
(Neunte Untersuchung)

Erhebung der Vorgeschichte
Eltern besorgt tber die Entwicklung des Kindes
Krampfanfalle
gehaufte Infektionen
Sprachstorungen
Aussprachestérungen
Sprachverstandnis
Verhaltensauffalligkeiten
auffallige motorische Ungeschicklichkeit
Atemnot in Ruhe und/oder bei Belastung
Fluoridprophylaxe nicht fortgefuhrt
Schutzimpfungen unvollstandig
Tuberkulinprobe durchgefuhrt
Mitarbeit und/oder Verstandnis bei der Untersuchung auffallig



seit

Erkrankung oder Operation
Verdachtsdiagnose der letzten Friherkennungsuntersuchung

Eingehende Untersuchung
KdrpermalRe
Haut
Brustorgane
Bauchorgane
Geschlechtsorgane
auffalliger Harnbefund
Skelettsystem
Sinnesorgane
Motorik und Nervensystem

C.
Aufzeichnungen und Dokumentatior

Die Eintragungen im Untersuchungsheftfir Kinder erfolgen auf
den fur die einzelne Untersuchung~ vorgesehenen Seiten
(Verwendung von Kohlepapier zum Durchschreiben mdoglich). Auf
die Vollstandigkeit der Eintragungen‘ist zu achten.

Die Angaben zur Vorgeschichte und die bei den Untersuchungen
erhobenen Befunde saqllen” durch Ankreuzen der hierfir im
Untersuchungsheft fur ‘Kinder jeweils vorgesehenen Késtchen
gekennzeichnet werden.

Beim Vorliegem\einer unter Abschnitt A. Abs. 1 aufgefiihrten
Krankheit odér eines entsprechenden Krankheitsverdachts soll die
dort genannte Kennziffer in dem dafiir vorgesehenen Kastchen
eingetragen werden.

Durch™ Ankreuzen der hierfir vorgesehenen Kastchen ist im
Untersuchungsheft fur Kinder anzugeben, ob auf Grund der
Untersuchungen weitere Mal3nahmen veranlal3t oder empfohlen
wurden.

Die fur die jeweilige Untersuchung vorgesehene und ausgeftllte
Zweitschrift ist aus dem Untersuchungsheft fur Kinder
herauszunehmen und zusammen mit der Abrechnung der
Kassenarztlichen Vereinigung zur Erfassung und Aufbereitung
zuzuleiten.

Die Krankenkassen und die Kassenarztlichen Vereinigungen
sollen die im Zusammenhang mit der Durchfiihrung von
Mallnahmen nach diesen Richtlinien anfallenden Ergebnisse
sammeln und auswerten. Dabei ist sicherzustellen, daf3
Ruckschlisse auf die Person des Untersuchten ausgeschlossen

der letzten Friherkennungsuntersuchung entwicklungsgefahrdende

10



sind. Die Spitzenverbdnde der Krankenkassen und die Kassenarztliche
Bundesvereinigung sollen sich Uber eine bundeseinheitliche
Zusammenfassung, Auswertung und Veroffentlichung der
Ergebnisse verstandigen.

7. Der Arbeitsausschul3 "Kinder-Richtlinien" des Bundesausschusses
der Arzte und Krankenkassen ist berechtigt, Anderungen am
Kinder-Untersuchungsheft vorzunehmen, deren Notwendigkeit
sich aus der praktischen Anwendung ergibt, soweit dadurch das
Kinder-Untersuchungsheft nicht in seinem wesentlichen Inhalt
geandert wird.

D.
Anspruchsber echtigung

1. Versicherte mit Anspruch auf Malinahmen zur Friherkennung von
Krankheiten bei Kindern weisen diesen durchdNorlage einer
Krankenversichertenkarte oder eines Behandlungsausweises
nach.

2. Die erste Untersuchung nach dera* Richtlinien Uber die
Friherkennung von Krankheiten bei Kindern (U 1) wird auf einem
mit der Krankenversichertenkarte-gines Elternteils ausgestellten
Abrechnungsschein (Muster, 5~ der Vordruck-Vereinbarung)
abgerechnet. Dies gilt auchJfur die zweite Untersuchung (U 2),
wenn zum  Zeitpunkts\~der Untersuchung noch keine
Krankenversichertenkarte-fur das Kind vorliegt.

3. Wird der Anspruch durch die Vorlage einer
Krankenversicherienkarte nachgewiesen, hat der Vertragsarzt die
Erflllung derlin*diesen Richtlinien angefihrten Voraussetzungen
zu beachten,» soweit dies anhand der Angaben des Versicherten

sowie yseiner arztlichen Unterlagen und Aufzeichnungen mdoglich
ist.

E.
Inkrafttreten
Die Richtlinien treten am 1. Januar 1977 in Kraft.*)
Koln, den 26. April 1976
Bundesausschul? der Arzte und Krankenkassen
Der Vorsitzende

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



Anlage 1
(zu Abschnitt A. Nr. 3 der Kinder-Richtlinien)

Untersuchungsheft fur Kinder

nicht abgedruckt
&
\)
&
N
O
2
N
QQ
QY
N\
¥
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Anlage 2: Erweitertes Neugeborenen-Screening

l. Allgemeing BeSMMUNQEN.........ccuiiieiirieseee et 13
81 ALIGEMEINES ......vvieiieieeteees ettt s et b e se e sesene s s nesens 13
§2 GEtUNGSDEIEICH ... 13
§3 ANSPrUChSDErECHEIGUNG ...t 13
§4 AUFKIGrung und EINWITIQUNG ..o 13
85 Zielkrankheiten und deren UntersuChuNg.........ooceveveneneneneeneese s 14

. VEITANTEN ... et s ee e 14
86 Grundsétze des Screening-Verfarens.........coeeeeren s 14
87 DurchfUhrungSverantWortuNQ ..........coeeeeeeeeeerieneesesese e seseseeeeseeseesee e o g 15
88 Zeitpunkt der Probenentnamen ............ccccceeevvveeeienisseeere e S e, 15
§9 Probenentnahme und Probenbearbeitung...........cccoccveveieeiencece e e e N 15
8§10  BefundUbermittiung .........ccccoveivieeeeiririsceeee ez B 16

[I. Genehmigung und Qualitétssicherung fur Laborleistungen ......oa0n Y. 17
8§11  Genehmigung fir Laborleistungen .........ccoceeevenenenenenini e Mo 17
812 Qualifikation des Laborarztes..........ccooeoeeeeiieiieeiiecie e pmasbe et 17
8§13 Anforderungen an die Labore........coceverererienenienese s ot 18
814  QUAITAISSICEIUNG.......eiieeeeieieieesee e S T 18
8§15 Dokumentation der Laborl & StUNGEN...........coueiq st seeseerienenieniesee s 19
816  ANPASSUNG...ceivirreerrirrereeresresieeeressesessessessesegredfesatheseseesessessessssessessesessessessssessenes 19

l. Allgemeine Bestimmungen

81 Allgemeines

(1) Das nach diesen Richtlinien dur€hzufihrende erweiterte Neugeborenen-Screening
dient der Friherkennung von ‘angeborenen Stoffwechseldefekten und endokrinen
Storungen bei Neugeborenen, die die korperliche und geistige Entwicklung der
Kinder in nicht geringfiugigem Maf3e gefahrden. Durch das Screening soll eine
unverzugliche Therapieginleitung im Krankheitsfall ermdglicht werden.

(2) Das Screening umiasst ausschlie3lich die in 8 5 als Zielkrankheiten aufgefiihrten
Stoffwechseldefekie und endokrinen Stérungen.

§2  Geltungshereich

Die Richthaie gilt auf Grundlage von § 26 des Finften Buches Sozialgesetzbuch (SGB
V) .fur -alle zu Lasten der gesetzlichen Krankenversicherung durchgefiihrten
Neugeborenen-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
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Informationsblattes entsprechend Anlage 3 zu Sinn, Zweck und Ziel des Screenings
aufzuklaren. lhre Einwilligung oder Ablehnung ist mit der Unterschrift zumindest eines
Elternteiles (Personensorgeberechtigten) zu dokumentieren.

85
1)

(2)

3)

86
1)

Zielkrankheiten und deren Untersuchung

Im erweiterten Neugeborenen-Screening wird ausschlief3lich auf die nachfolgenden
Zielkrankheiten gescreent:

1. Hypothyreose

Adrenogenitales Syndrom (AGS)

Biotinidasemangel

Galaktosdmie

Phenylketonurie (PKU) und Hyperphenylalaninamie (HPA)
Ahornsirupkrankheit (MSUD)
Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (MCAD)
Long-Chain-3-OH-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (LCHAD)
Very-Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase-Mangel (VLCAD)

Carnitinzyklusdefekte

a) Carnitin-Palmitoyl-Transférase-I-Mangel (CPT-I)
b) Carnitin-Palmitoyl-Transferase-II-Mangel (CPT-II)
c¢) Carnitin-Acylcarnitins Translocase-Mangel

11. Glutaracidurie Typ | (GAY)
12. Isovalerianacidamie\(IVA)

© ©o N o bk~ WD

=
o

Das Screening auf die Zielkrankheiten Nummern 1 - 4 erfolgt mit konventionellen
Laboruntersuchungsyerfahren (Nr. 1 und Nr. 2 mittels immunometrischer Teste
[Radioimmunoassays/kluoroimmunoassays], Nr. 3 mittels eines photometrischen
Tests, Nr. 4 mitfels eines photometrischen und fluorometrischen Tests). Das
Screening auf\die Zielkrankheiten Nummern 5 - 12 wird mittels der
Tandemmassenspektrometrie durchgefinhrt.

Die Unteestichung weiterer, nicht in Absatz 1 genannter Krankheiten ist nicht Teil
des Sereenings. Daten zu solchen Krankheiten sind, soweit technisch ihre
Erhébung nicht unterdriickt werden kann, unverziglich zu vernichten. Deren
Nutzung, Speicherung oder Weitergabe ist nicht zuldssig. Die im Rahmen des
Screenings erhobenen Daten durfen ausschliel3lich zu dem Zweck verwendet
werden, die vorgenannten Zielkrankheiten zu erkennen und zu behandeln.

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
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Abklarungsdiagnostik  durchgefihrt und die therapeutischen MalRnahmen
eingeleitet werden.

(2) Zur zuverlassigen Diagnose ist bei einem ersten auffalligen Befund sofort 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.

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

8 7  Durchfihrungsverantwortung

(1) Die Verantwortung fur die Durchfihrung des Screenings Niegt bei dem
Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwottlich geleitet hat (im
Folgenden ,verantwortlicher Einsender* genannt). Durch séine Probenibermittlung
an einen berechtigten Laborarzt nach § 11 wird diesem~die Verantwortung fur die
Laboruntersuchungen nach § 5 und die Befundibermittiungen nach § 10
Ubertragen.

(2) Auch ohne Durchfiihrungsverantwortung nachMbsatz 1 hat sich der die U2-
Friherkennungsuntersuchung beim Neugeborenen durchfihrende Arzt bei der
Untersuchung zu vergewissern, dass die Eatnahme der Blutprobe fur das erweiterte
Neugeborenen-Screening dokumentiert “*wurde. Ist das Screening nicht
dokumentiert, so hat er das Screening-qach dieser Richtlinie durchzufihren.

8§88  Zeitpunkt der Probenentnahmen

(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
diesem Zeitfenster versdumte Probenentnahmen mussen unverziglich nachgeholt
werden.

(2) Bei Entlassung™vor der 36. Lebensstunde oder Verlegung soll eine erste Probe
entnommen werden. Ein friherer Untersuchungszeitpunkt als die 36. Lebensstunde
erhoht das-'Risiko von falsch-negativen und falsch-positiven Befunden. Bei
Entlassung vor der 36. Lebensstunde missen die Eltern
(Persorensorgeberechtigten) daher tber die Notwendigkeit einer termingerechten
zweiten Laboruntersuchung informiert werden.

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

(4) Bei sehr unreifen Neugeborenen (Geburt vor der 32. Schwangerschaftswoche)
muss aul3er 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
entnehmen, auf speziell dafiir vorgesehenes Filterpapier (Filterpapierkarte)
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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
Versendung der Blutprobe sind auf der Filterpapierkarte gemald Anlage 4 und in
geeigneter Weise auch im Kinderuntersuchungsheft zu dokumentieren, um die
Uberprifung der erfolgten Blutentnahme im Rahmen der U2 zu erméglichen.

(3) Der verantwortliche Einsender hat durch Festlegung geeigneter MaRnahmen die
eineindeutige Probenzuordnung zum Neugeborenen sicher zu stellen.

(4) Die Filterpapierkarte ist an einen zur Durchfuhrung 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 Neugebarenen vor einer
mdoglichen ersten Blutenthahme nach § 8 sind auf leeren Filterpapierkarten zu
dokumentieren und an das Screeninglabor zu senden.

8§10 Befundibermittlung

(1) Wenn die Untersuchung aus der Blutprobe des Kindes im Labor den Verdacht auf
das Vorliegen einer der Zielkrankheiten ergibtyist”der verantwortliche Einsender
unverzuglich zu unterrichten und zury, Entnahme einer Kontrollblutprobe
aufzufordern. Dabei ist auf die Notwendigkeit einer schnellen, fachkompetenten
Abklarung und Weiterbetreuung ausdriickliich und mit Bezug auf die befundete
Zielkrankheit hinzuweisen. Dem Einsender ist zu empfehlen, schnellstmdglich
Kontakt zu den Eltern (Personensorgeberechtigten) aufzunehmen. AulRerdem sind
ihm Kontaktmdglichkeiten  {(insbesondere  Telefonnummern) zu  den
nachsterreichbaren Zentren mit_Stoffwechselspezialisten oder Endokrinologen mit
24-stundiger Erreichbarkeit mitzuteilen. Datum und Uhrzeit der Befundibermittlung,
der Informationsempfangér,und das vereinbarte Vorgehen sind zu dokumentieren.

(2) Fur ihre Erreichbarkeit=zum Zeitpunkt der moglichen Befundibermittlung haben
Einsender und Eltern (Personensorgeberechtigte) Telefonnummern anzugeben, die
auf der Filterpapierkarte zu dokumentieren sind.

(3) Bei pathologischen Befunden erfolgt eine unverzigliche Befundweitergabe,
mundlich_uad schriftlich, vom Laborarzt an den verantwortlichen Einsender. Der
Laboratzt “stellt sicher, dass in dringenden Fallen eine Befundibermittiung auch
sonpeund feiertags stattfindet.

(4).ber’ verantwortliche  Einsender  informiert  unverziglich  die  Eltern
(Personensorgeberechtigte). Dabei ist auf die Notwendigkeit einer schnellen,
fachkompetenten Abklarung und Weiterbetreuung ausdricklich hinzuweisen.
Datum und Uhrzeit der Befundibermittlung, 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 ausdrickliche Nachfrage vom verantwortlichen Einsender
informiert.
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Genehmigung und Qualitatssicherung fir Laborleistungen

811 Genehmigung fir Laborleistungen

1)

(@)

3)

(4)

(5)

(6)

Laborleistungen nach dieser Richtlinie dirfen nur nach Genehmigung der
Kassenarztlichen Vereinigung erbracht und abgerechnet werden, in deren Gebiet
der Laborarzt zur Teilnahme an der vertragsarztlichen Versorgung zugelassen oder
ermachtigt ist. Voraussetzung fur die Genehmigung ist, dass der beantrageqde” Arzt
seine fachliche Qualifikation nach § 12 nachweist und die Voraussetzunge® nach 8
13 fiir das Labor belegt, in dem er die Laborleistungen erbringen will.

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

Die Genehmigung ist zu versagen, wenn trotz Vorliegens der in 88 12 und 13
geforderten Nachweise erhebliche Zweifel an der‘qualitatsgesicherten Erbringung
der Laborleistungen bestehen. Die Zweifel kdanen 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 werder’ sollen (Verbot des Probensplittings)
und dadurch eine qualitatsgesichérte und zeitgerechte Erbringung der
Laborleistungen nicht gewéhrleistet ist.

Die zustandige Kassenarztliche~Vereinigung muss vor der Erteilung der
Genehmigung und kann nach’yder Genehmigung die Labore nach vorheriger
Anmeldung und mit Einverstandnis eines das Hausrecht austbenden Arztes
begehen und auf das Vorliegen der Genehmigungsvoraussetzungen prifen.

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 erfillt werden oder
- das Einverstandnis zur Praxisbegehung versagt wird.

Vor _dem Entzug der Genehmigung und vor der Ablehnung des Antrags auf
Erteilung einer Abrechnungsgenehmigung ist der Arzt im Rahmen eines
KoHoquiums anzuhodren, und es soll eine angemessene Frist zur Beseitigung der
Grunde fur den Entzug der Abrechnungsgenehmigung gesetzt werden, die ein
halbes Jahr nicht Ubersteigt. Satz 1 gilt nicht, wenn die Qualitatsmangel so
gravierend sind, dass ein sofortiger Genehmigungsentzug geboten ist.

§ 12 Qualifikation des Laborarztes

(1)

@)

Die Erbringung der Laborleistungen nach dieser Richtlinie bedarf einer besonderen
fachlichen Qualifikation des erbringenden Arztes, die sowohl spezielle Kenntnisse
als auch Erfahrung in der Durchfihrung der Tandemmassenspektrometrie umfasst.

Die besondere fachliche Qualifikation des Laborarztes gilt in der Regel als belegt,
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a)

b)

wenn er

die Gebietsbezeichnung fur Laboratoriumsmedizin fuhren darf oder tber die
Fachkunde Laboruntersuchung oder die Zusatz-Weiterbildung fachgebundene
Labordiagnostik verfigt und

seine personliche Erfahrung in der Erbringung von
Tandemmassenspektrometrien dadurch in geeigneter Weise belegt, dass er
entweder

—  die Erbringung von 20.000 Tandemmassenspektrometrien fur das Jahr

glaubhaft 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 persénlichen Erfahrung in der Exbringung von

Tandemmassenspektrometrien sollen diese im Rahmen-eines Fachkolloquiums u.
a. anhand der Beurteilung einer Fallsammlung geklartwerden.

§ 13 Anforderungen an die Labore

1)

@)

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 fur
die Teilnahme am Screening, Die’zustandige Kassenarztliche Vereinigung kann die
Frist fur die Erfullung der Mindestzahlen in der Anfangsphase einmal um hdchstens
ein Jahr verlangern.

Das Labor muss: (tr" die durchzufiihrenden Untersuchungen mit den
entsprechenden . téehnischen Einrichtungen ausgestattet sein und Uber
gualifiziertes Rersonal verfligen. Diese organisatorisch-apparativen
Voraussetzungen gelten mit einer Akkreditierung fur medizinische Laborleistungen
durch die 'Reutsche 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:

4 Versendung der Filterpapierkarten an die Leistungserbringer, fur die das Labor
Laborleistungen nach dieser Richtlinie erbringt und

- Erstellung und vierteljghrliche Aktualisierung eines Verzeichnisses der
nachsterreichbaren Zentren mit padiatrischen Stoffwechselspezialisten oder
Endokrinologen mit 24-stindiger Erreichbarkeit zur Information nach 8§ 10
Abs. 1.

8§ 14 Qualitatssicherung

1)

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

(2) Die berufsrechtlichen Anforderungen an die personliche Erbringung von
Laborleistungen, insbesondere fir die regelmaRige Uberprifung der
ordnungsgemalfen Laborgeratewartung und -bedienung durch das Laborpersonal,
die personliche Erreichbarkeit und die persénliche Uberprifung der Plausibilitat der
erhobenen Laborparameter nach Abschluss des Untersuchungsganges im Labor,
sind zu beachten. Auf die Richtlinien der Bundeséarztekammer zur
Qualitatssicherung quantitativer laboratoriumsmedizinischer Untersuchungen wird
hingewiesen.

(3) Es ist sicherzustellen, dass am Tage des Proben-Eingangs die Laboruntersuchung
durchgefuhrt 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 zustandigen Kassenarztlichen Vereinigung einen Qualitdtsbericht tber ihre
Leistungen nach dieser Richtlinie im vorangegangenen Jahrvorlegen. Der Bericht
muss Angaben zu der untersuchten Zahl der Proben, der athologischen Falle, der
Endbefunde, der Recall-Raten, Abnahme- und Versandzeiten und Angaben zur
Befundibermittlung enthalten. Fir die Leistungen innethalb eines Labors kann ein
gemeinsamer Bericht erstellt werden; die Angaben wach Satz 2 mussen aber auf
den einzelnen Arzt zurtckfihrbar sein. Die Kassenarztlichen Vereinigungen stellen
diese Berichte den Krankenkassen und demx Gemeinsamen Bundesausschuss zur
Verfigung.

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 Einkaltung der jeweils gultigen Datenschutzbestimmungen
gewahrleisten.

(3) Restblutproben . sind: unverziglich nach Abschluss der Ringversuche zur
Qualitatssicherungs® nach  den  Richtlinien der Bundesarztekammer zur
Qualitatssicherung quantitativer laboratoriumsmedizinischer Untersuchungen,
spatestens jedoch nach 3 Monaten zu vernichten.

§ 16 _Anpassung

Spéatestens zwei Jahre nach In-Kraft-treten der Richtlinie soll der zustandige
Unterausschuss des Gemeinsamen Bundesausschusses den Erfolg des erweiterten
Neugeborenen-Screenings priifen und erforderliche Anderungen der Bestimmungen
empfehlen.
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Anlage 3: Elterninformation

Liebe Eltern,

die Geburt lhres Kindes liegt gerad€ hintes lhnen. Die
meisten Kinder kommen gesund zur Welt“ufdybleiben es
auch. Es gibt jedoch seltene angeborene Erkrankungen, die
bei Neugeborenen noch nicht durch auRere Zeichen er-
kennbar sind. Diese Erkrankungen koénnen bei ca. eifem
von 1.000 Neugeborenen auftreten. Unbehandelt kdnnen
diese Erkrankungen zu Organschaden, korperlicher oder
geistiger Behinderung fuhren. Um diese Erkrankungen zu
erkennen, wird eine Fruherkennungsuntersuchung fiir alle
Neugeborenen angeboten (erweitertes Neugeborenen-

screening).

Warum werden Friiherkennungsuntersuchungen durchgefuhrt?

Seltene angeborene Stérungen des Stoffwechsels und der
Organfunktion sollen rechtzeitig erkannt werden. Durch eine
frihzeitige Behandlung mdoglichst bald nach der Geburt
kénnen die Folgen einer angeborenen Erkrankung dieser
Kinder meist vermieden werden. Deshalb finden seit tiber 30
Jahren bei allen Neugeborenen Blutuntersuchungen statt.
Diese Stoffwechseluntersuchung wurde nun wesentlich
verbessert, weitere behandelbare Erkrankungen sind in die

Untersuchung eingeschlossen worden.

Wann und wie wird untersucht?

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

findlichen Untersuchungsmethoden untersucht.

Auf welche Krankheiten wird untersucht?

Hypothyreose, Adrenogenitales Syndrom (AGS), Biotinida-
semangel, Galaktoséamie, Phenylketonurie (PKU) und Hy-
perphenylalaninamie (HPA), Ahornsirupkrankheit (MSUD),
Fettséurestoffwechseldefekte ~ (MCAD-Mangel, LCHAD-
Mangel, VLCAD-Mangel), Carnitinzyklusdefekte, Glutar-
acidurie Typ |, Isovalerianacidamie (Krankheiten nachfol-
gend beschrieben).

In,der Summe findet man bei ungefahr einem von 1.000
Néugeborenen eine angeborene Erkrankung. In den meis-
ten deflbetroffenen Familien gab es vorher noch nie derar-
tige Erkrankingen. Da die betroffenen Kinder bei der Geburt
noch vollig gesund erscheinen koénnen, ist das Neugebore-
nenscreening wichtigy um die Kinder rechtzeitig vor schwe-
ren Erkrankungen thd‘deren Folgen, wie z.B. Stdrungen der
geistigen und korperlichen Entwicklung zu bewahren.

Aus dieser Untersuchung allein Jassen sich keine Aussagen

Uber familiare Risiken ableiten.

Wer erfahrt das Testergebnis?

In jedem Falle erhalt der Einsender der Blutprobe (Arzt in
der Geburtsklinik, Hebamme) innerhalb weniger Tage einen
schriftichen Befund vom Screeninglabor. In driggenden
Fallen wird zusatzlich direkt mit den Eltern Kontakt aufges
nommen. Geben Sie deshalb fir die Testkarte Ihre Telefon;
nummer und Ihre Anschrift an, unter der Sie in den ersten
Tagen nach der Geburt erreichbar sein werden. Friherken-
nung und Friihbehandlung fur betroffene Neugeborene sind
nur moglich, wenn alle Beteiligten — Eltern, Klinik bzw.
Kinderarzt und Screeninglabor — ohne Zeitverlust zusam-
menarbeiten, damit die Untersuchungsergebnisse recht-

zeitig erhoben und kontrolliert werden.

Was bedeutet das Testergebnis?

Das Ergebnis eines Screening-Testes ist noch keine arzt-
liche Diagnose. Mit dem Testergebnis kdnnen entweder die
betreffenden untersuchten Stérungen weitgehend ausge-
schlossen werden, oder eine weitere diagnostische Unter-
suchung 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 Beispiel der Zeitpunkt der Blutabnahme nicht

optimal war.

Konnen diese Krankheiten geheilt werden?

Alle genannten Stoffwechseldefekte und endokrinen Sto-
rungen sind angeboren und kénnen deshalb nicht geheilt
werden. Jedoch konnen die Auswirkungen dieser angebo-
renen Stérungen mit einer entsprechend friihzeitigen Be-
handlung vermieden oder zumindest vermindert werden. Die
Behandlung besteht in einer Spezialdiat und/oder in der
Einnahme von bestimmten Medikamenten. Stoffwechsel-
spezialisten stehen fur die Beratung und Betreuung im

Verdachts- oder Krankheitsfall zur Verfugung.

Die Teilnahme am Neugeborenenscreening ist freiwillig. Die
Kosten der Untersuchung werden von den gesetzlichen
Krankenkassen ubernommen.

Das Ergebnis der Untersuchung unterliegt der &rztlichen
Schweigepflicht. Die Testkarten werden nach einem Zeit-
raumyon 3 Monaten vernichtet.

Ihr «Einverstandnis umfasst nur die oben genannten Ziel-

erkrankungen.
Wir sind mit degUntetsuchung einverstanden.

Datum, Unterschriftmind. eines/r Personensorgeberechtigten



Anlage 3: Elterninformation

Adrenogenitales Syndrom
Hormonstdrung durch Defekt der Nebennieredrinde: Vermann-
lichung bei Mé&dchen, mdglicher todlicher Verlauf bell Sal zverlust-
krisen. Behandlung durch Hormongaben (Haufigkeitica. 2410.000
Neugeborene).

Ahornsirupkrankheit

Defekt im Abbau von Aminosduren: geistige Behinderung, Koma,
maoglicher todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiat (Hau-
figkeit ca. 1/200.000 Neugeborene).

Biotinidasemangel

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

Carnitinstoffwechsel defekte

Defekt im Stoffwechsel der Fettsduren: Stoffwechselkrisen,
Koma, moglicher tédlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiét
(Haufigkeit ca. 1/100.000 Neugeborene).

Galaktosémie

Defekt im Verstoffwechseln von Milchzucker: Erblindung, kor-
perliche und geistige Behinderung, Leberversagen, moglicher
todlicher Verlauf. Behandlung durch Speziadiat (Haufigkeit ca
1/40.000 Neugeborene).

Glutaracidurie Typ |

Defekt im Abbau von Aminosauren: bleibende Bewegungsstorun-
gen, plétzliche Stoffwechselkrisen. Behandlung durch Spezialdiét
und Aminoséuregabe (Haufigkeit ca. 1/80.000 Neugeborene).

Hypothyreose

Angeborene Unterfunktion der Schilddruse: Schwere Stoérung der
geistigen und korperlichen Entwicklung. Behandlung durch
Hormongabe (Héufigkeit ca. 1/4.000 Neugeborene).

|sovalerianacidamie

Defekt im Abbau von Aminosauren: geistige Behinderung, Koma
Behandlung durch Spezialdid und Aminosduregabe (Haufigkeit
ca’ 1/50.000 Neugeborene).

LCHAD%/V,LCAD-Mangel

Defekt im Stoffwechsel von langkettigen Fettsduren: Stoffwech-
selkrisen, Koma/ Muskel- und Herzmuskelschwéche, mdglicher
todlicher Verlauf. Behandlung durch Spezialdiét, Vermeiden von
Hungerphasen. (Haufigkeit{Ca. 1/80.000 Neugeborene).

MCAD-Mangel

Defekt bei der Energiegewinnung ausFettséuren: Stoffwechsel-
krisen, Koma, mdglicher todlicher Verlauf€ Behandlung durch
Carnitingabe, Vermeiden von Hungerphasens~(Haufigkeit ca
1/10.000 Neugeborene).

Phenylketonurie

Defekt im Stoffwechsel der Aminosdure Phenylalanin: Krampf~
anfélle, Spastik, geistige Behinderung. Behandlung durch Spezial-
didt (Haufigkeit ca. 1/10.000 Neugeborene).

Hinweis:

Nicht bel alen oben genannten Erkrankungen kann die rechtzei-
tige Behandlung Krankheitsfolgen vollstdndig verhindern. Eine
umgehende Behandlung ermdglicht dem betroffenen Kind in den

meisten Fallen eine normale Entwicklung.

ERWEITERTES
NEUGEBORENENSCREENING

Elterninformation
zur Friherkennung
von angeborenen
Stoffwechseldefekten und
endokrinen Stérungen

bei Neugeborenen
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Anlage 4: Filterpapierkarte (§ 9 Abs. 2):

1.

a)

Screeningdokumentation (vom Einsender zu dokumentieren)

bei allen Blutproben

- Art der Probenentnahme (Erst-, Zweit- oder Kontrollprobe),
- Stammdaten des Kindes,

- Datum und Uhrzeit der Geburt,

- Geburtenbuch-Nummer,

- Telefonnummern, unter denen die Eltern (Personensorgeberechtigten), zum
Zeitpunkt der voraussichtlichen Befundibermittlung zu erreichen sind,

- Adresse und Telefonnummer des Einsenders (Krankenhaus, einsen@ender
Arzt, Hebamme),

- Datum und Uhrzeit der Probenentnahme,

- Name des verantwortlichen Einsenders,

- Name des Probenentnehmers (wenn abweichend vom Eigisender),
- Kostentrager,

- Angabe des Gestationsalters und des Geburtsgewichts,

- Kennzeichnung von Mehrlingen,

- Angaben zu parenteraler Erndhrung (ja/nein)y

- Angaben zu Transfusion, Kortikosteroidgabe, Dopamingabe,

- Besonderheiten, wie positive Familienanamnese, bei Zweitscreening:
Nummer der Erstscreeningkarte und

- Angabe der EBM-Ziffer der Laborunatersuchung.

b) bei Kontrollproben zusatzlicht
- Ergebnis des Erstbefundes

- Padiatrischer Stoffiwechselspezialist oder Endokrinologe, zu dem Kontakt
aufgenommen wurde

Laborleistungen (vom Labor auszufillen)

a) bei allen Blutproben:
-. \{Datum und Uhrzeit des Zugangs,
-~ das Befundergebnis,
- interne Dokumentationsnummer des Labors (fir die Zwecke interner
Qualitatssicherung und der Beweissicherung), und
b) bei auffalligen Befunden:
- Zeitpunkt und Empfanger der fernmindlichen Befundibermittlung
- Angaben zur Beratung / Besonderheiten (Freifeld)

c) bei Kontrollprobe zusatzlich:
- Bestatigung des Erstbefundes

- Unterrichtung des bereits kontaktierten padiatrischen Stoffwechsel-
spezialisten oder Endokrinologen in dringenden Fallen



Anlage 5
(zu Abschnitt B Nr. 3 der Kinder-Richtlinien)

Durchfihrungsempfehlungen 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 Screening
Untersuchungen von Sauglingshiften in der vertragsarztlichen
Versorgung erbringen und abrechnen, missen die in\ der
Ultraschall-Vereinbarung gemall 8 135 Abs. 2 SGB.\V ‘in der
jeweils geltenden Fassung festgelegten
Qualifikationsvoraussetzungen zur Durchfihrung von
Untersuchungen in der Ultraschalldiagnostik erfullep!

2. Arztliche Zusammenarbeit

Sofern der mit der Friherkennungsunterstichung befal3te Arzt die
sonographische Untersuchung der™ Huftgelenke nicht selbst
ausfiihrt, soll er die Uberweisufig,"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 Mafdhahmen rechtzeitig einzuleiten.

3. Ablauf derUntersuchungen

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 Hiftsonographie 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 zustandigen 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 uad Befunde zu
dokumentieren:

Risiken aus Anamnese und allgemeinem-Befund

- Geburt aus Beckenendlage

- Huftgelenksluxationen bzwsy Huftgelenksdysplasie in der
Familie

- Stellungsanomalien bzw, Fehlbildungen (insbesondere der
FuRe)

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

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

Daciiber hinaus sollen die gegebenenfalls veranlassten
diagnostischen  und/oder  therapeutischen  Konsequenzen
angegeben werden.
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