Bundesanzeiger Bekanntmachung

Eere:jusgelgt?bten'von:j Justi Veroffentlicht am Montag, 29. Marz 2021
undesministerium der Justiz

und fur Verbraucherschutz BAnz AT 29.03.2021 B4
www.bundesanzeiger.de Seite 1 von 3

Bundesministerium fur Gesundheit

Bekanntmachung
eines Beschlusses des Gemeinsamen Bundesausschusses
uber eine Anderung der Kinder-Richtlinie:
Screening auf Sichelzellkrankheit bei Neugeborenen

Vom 20. November 2020

Der Gemeinsame Bundesausschuss hat in seiner Sitzung am 20. November 2020 beschlossen, die Kinder-Richtlinie in
der Fassung vom 18. Juni 2015 (BAnz AT 18.08.2016 B1), die durch die Bekanntmachung vom 14. Mai 2020 (BAnz AT
29.05.2020 B6) geédndert worden ist, wie folgt zu dndern:

Die Richtlinie wird wie folgt geandert:
1. § 13 wird wie folgt geéndert:

a) In Absatz 1 Satz 1 wird das Wort ,Immundefekten” ersetzt durch die Woérter ,Defekten des Blut- und Immun-
systems*.

b) In Absatz 2 wird das Wort ,,Immundefekte” ersetzt durch die Wérter ,Defekte des Blut- und Immunsystems*.
2. § 17 wird wie folgt geandert:
a) Dem Absatz 1 wird folgende Nummer 15 angeflgt:
»,15. Sichelzellkrankheit“
b) Nach Absatz 2 Satz 2 wird folgender Satz eingefiigt:

»Das Screening auf die Zielerkrankung Nummer 15 wird mit den Messmethoden Tandemmassenspektrometrie,
Hochleistungsflissigkeitschromatographie oder Kapillarelektrophorese durchgefihrt.”

3. § 18 wird wie folgt geandert:
a) Nach Absatz 2 wird folgender Absatz 3 eingefigt:

»(3) Abweichend von Absatz 2 ist keine zweite Laboruntersuchung fiir die Zielerkrankung Sichelzellkrankheit
gemaB § 17 Absatz 1 Nummer 15 durchzuflhren. Ergibt dieses Screening einen positiven Befund, ist eine
dem Befund angemessene unverzigliche Abkldrungsdiagnostik und gegebenenfalls Therapieeinleitung zu ver-
anlassen. Nach Vorliegen eines positiven Screeningergebnisses soll eine genetische Beratung durch eine dafir
qualifizierte Arztin/einen dafiir qualifizierten Arzt angeboten werden.*

b) Der bisherige Absatz 3 wird Absatz 4.
4. § 22 wird wie folgt geandert:

a) In Absatz 1 Satz 1 werden die Wérter ,und zur” durch die Wérter ,,und — mit Ausnahme im Fall des Screenings
auf Sichelzellkrankheit nach § 17 Absatz 1 Nummer 15 — zur” ersetzt.

b) In Absatz 1 Satz 4 und Absatz 5 Satz 4 wird jeweils das Wort ,Stoffwechselspezialisten“ durch die Worter
spadiatrischen Stoffwechselspezialisten” ersetzt und werden jeweils nach dem Wort ,Endokrinologen” die
Worter ,,oder Hdmatologen® eingeflgt.

5. § 24 wird wie folgt gedndert:

a) In Absatz 1 werden nach der Angabe ,PCR" die Wérter ,sowie zusétzlich der Hochleistungsflissigkeitschroma-
tographie oder der Kapillarelektrophorese, sofern das jeweilige Verfahren flir das Screening auf die Zielerkran-
kung Sichelzellkrankheit geméaB § 17 Absatz 1 Nummer 15 eingesetzt wird,” eingefugt.

b) Absatz 2 Buchstabe b wird wie folgt geédndert:

aa) Im Satzteil vor dem ersten Spiegelstrich werden nach den Wértern ,in der Erbringung” die Worter ,,von
Tandemmassenspektrometrien und quantitativen oder semi-quantitativen PCR“ durch die Wérter ,der in
Absatz 1 genannten Verfahren® ersetzt.
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bb) Im ersten Spiegelstrich wird nach den Wértern ,,die Erbringung von“ das Wort ,,jeweils“ und werden nach der
Angabe ,PCR* die Wbérter ,,sowie zusatzlich von jeweils 20 000 Hochleistungsfllssigkeitschromatographien
oder Kapillarelektrophoresen, sofern das jeweilige Verfahren fir das Screening auf die Zielerkrankung
Sichelzellkrankheit geméaB § 17 Absatz 1 Nummer 15 eingesetzt wird,” eingefugt.

cc) Im zweiten Spiegelstrich werden nach den Wértern ,die regelmaBige Erbringung® die Worter ,,von Tandem-
massenspektrometrien und quantitativen oder semi-quantitativen PCR“ durch die Worter ,der im ersten
Spiegelstrich genannten Verfahren® ersetzt und nach den Wértern ,,in der Erbringung von Tandemmassen-
spektrometrien” ein Komma und die Wérter ,,Hochleistungsfliissigkeitschromatographien, Kapillarelektro-
phoresen” eingefligt.

6. In § 25 Absatz 3 Spiegelstrich 2 werden nach dem Wort ,Endokrinologen® die Wérter ,oder Hamatologen® ein-
gefugt.

7. § 28 wird wie folgt geéndert:
a) Die Absatzbezeichnung ,(1)“ wird gestrichen.
b) Absatz 2 wird aufgehoben.

8. Anlage 3 wird wie folgt geédndert:

a) Die Uberschrift ,Elterninformation zur Fritherkennung von angeborenen Stérungen des Stoffwechsels, des Hor-
mon- und des Immunsystems bei Neugeborenen“ wird wie folgt gefasst:

sElterninformation zur Friiherkennung von angeborenen Stérungen des Stoffwechsels, des Hormon-, des Blut-
und des Immunsystems bei Neugeborenen®.

b) Der Abschnitt nach der Uberschrift ,Auf welche Krankheiten wird untersucht?“ wird wie folgt gedndert:

aa) In Satz 1 werden nach den Wértern ,,(Severe combined Immunodeficiency, SCID)“ ein Komma und das Wort
»Sichelzellkrankheit® eingefligt.

bb) In Satz 2 werden die Worter ,angeborene Erkrankung“ durch die Wérter ,dieser angeborenen Erkrankungen*
ersetzt.

cc) Nach Satz 4 wird folgender Satz eingefligt:
»Die meisten der untersuchten Erkrankungen sind erblich (genetisch) bedingt.”

dd) In dem neuen Satz 6 werden nach den Wértern ,lassen sich® die Worter ,jedoch in der Regel“ eingefligt und
das Wort ,Risiken” durch das Wort ,Veranlagungen® ersetzt.

c) Der Abschnitt nach der Uberschrift ,Kénnen diese Krankheiten geheilt werden?“ wird wie folgt gedndert:
aa) In Satz 1 werden die Woérter ,,und Immundefekte” durch die Wérter ,,sowie Blut- und Immundefekte” ersetzt.
bb) Satz 3 wird wie folgt gefasst:

»Die Behandlung besteht in Abhangigkeit von der jeweiligen Erkrankung z. B. in einer Spezialdiat, der Ein-
nahme von bestimmten Medikamenten oder in der Beratung und Anleitung der Eltern zur Durchfiihrung
praventiver MaBnahmen.“

d) In dem Abschnitt ,Seit dem Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes im Jahr 2010 werden von der Gen-
diagnostik-Kommission (GEKO) beim Robert-Koch-Institut neu aufzunehmende Reihenuntersuchungen fir ge-
netisch bedingte Erkrankungen bewertet. Fir die Reihenuntersuchungen auf Tyrosindmie Typ | und auf schwere
kombinierte Immundefekte (SCID) hat die GEKO die Einfiihrung der Screenings beflirwortet.“ werden nach den
Woértern ,Immundefekte (SCID)“ die Wérter ,,und Sichelzellkrankheit“ eingefiigt.

e) In der Uberschrift ,Schwere kombinierte Immundefekte (SCID):“ wird der Doppelpunkt gestrichen.

f) Nach dem Abschnitt ,Volliges Fehlen einer Immunabwehr: bereits im Sduglingsalter hohe Infektanfalligkeit ge-
paart mit Infektionskomplikationen. Strenge hygienische VorsichtsmaBnahmen. Therapie mit Knochenmark-
oder Stammzelltransplantation, Enzymersatztherapie. Verzicht auf Stillen, Lebendimpfungen oder Transfusion
unbehandelter Blutprodukte. Unbehandelt versterben die meisten betroffenen Kinder innerhalb von 1 bis 2 Jah-
ren (Haufigkeit 1/32 500 Neugeborene).“ wird folgender Abschnitt eingefligt:

»Sichelzellkrankheit

Verformung der roten Blutzellen (Sichelzellen) fihrt zu Blutarmut, einer erhéhten Z&hflissigkeit des Blutes und
einer schlechteren Sauerstoffversorgung der Organe. Langfristig Organschadigung. Akute Komplikationen u. a.
Hirninfarkt, Nierenversagen, Milzinfarkt, Blutvergiftung und Blutarmut. Behandlungsansatz umfasst Aufklarung
und Anleitung zu VerhaltensmaBnahmen, Infektionsprophylaxe (z. B. Impfungen), Gabe von Hydroxycarbamid,
gegebenenfalls Transfusionen und gegebenenfalls als weiterer Behandlungsansatz die Stammzelltransplanta-
tion. Unbehandelt kann es etwa ab dem 3. Lebensmonat zu Symptomen kommen (Haufigkeit ca. 1/3 950 Neu-
geborene).”
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Die Anderungen der Richtlinie treten am Tag nach der Verdffentlichung im Bundesanzeiger in Kraft. Sie sind erst nach
Ablauf von sechs Monaten ab ihrem Inkrafttreten anzuwenden. Bis zu diesem Zeitpunkt gilt die Richtlinie in ihrer vor
dem Inkrafttreten dieses Beschlusses geltenden Fassung.

Die Tragenden Griinde zu diesem Beschluss werden auf den Internetseiten des Gemeinsamen Bundesausschusses
unter www.g-ba.de veroffentlicht.

Berlin, den 20. November 2020

Gemeinsamer Bundesausschuss
gemaB § 91 SGB V

Der Vorsitzende
Prof. Hecken
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