Gemeinsamer
Bundesausschuss

Beschluss

des Gemeinsamen Bundesausschusses (iber eine Anderung
der Kinder-Richtlinie:

Prifung der Kinder-Richtlinie aufgrund aktualisierter
Anforderungen an die Durchfihrung genetischer
Reihenuntersuchungen gemaR § 23 Absatz 2 Nummer$
Gendiagnostikgesetz: Erweitertes Neugeborenen-Screening
und Mukoviszidose-Screening

Vom 21. Marz 2024

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) hat in seiner”Sitzung am 21. Marz 2024
beschlossen, die Richtlinie Gber die Friherkennung von, Krankheiten bei Kindern (Kinder-
Richtlinie) in der Fassung vom 18. Juni 2015 (BAnz AT:>18.08.2016 B1), die zuletzt durch die
Bekanntmachung des Beschlusses vom 12. Mai 2023 (BAnz AT 12.07.2023 B2) geandert
worden ist, wie folgt zu andern:

l. Abschnitt C. Ziffer I. ,,Erweitertes Neugeborenen-Screening” wird wie folgt geandert:
1. § 16 wird wie folgt geandert;
a) Absatz 1 wird wie folgt geandert:

aa) In Satz 1 werder’ die Worter ,Eltern (Personensorgeberechtigten)” durch die
Worter ,,Persoriensorgeberechtigten (im Folgenden ,Eltern” genannt)” ersetzt,
nach dem Wort ,durch” die Worter ,die gemall § 19 Absatz 1 verantwortliche
Arztin oder®eingefiigt und nach dem Wort ,Arzt“ die Angabe ,(§ 19 Absatz 1)“
gestrichen.

bb).in"Satz 2 werden die Worter ,,oder einen Entbindungspfleger” gestrichen und
nach dem Wort ,an“ die Wérter ,eine Arztin oder” eingefiigt.

b)Absatz 2 wird wie folgt gedndert:
aa) In Satz 3 wird das Wort ,,Richtlinie” durch das Wort ,Richtlinien” ersetzt.

bb) Es werden folgende Satze angefligt: ,Die Aufklarung umfasst auch die
Informationen zur Verarbeitung der personenbezogenen Daten. Den Eltern ist vom
Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat (im
Folgenden ,Einsender” genannt) der Name des beauftragten Labors schriftlich im
Untersuchungsheft fir Kinder auszuhdndigen, mit der Aufforderung den
Labornamen bei weiteren erforderlichen Laboruntersuchungen der
veranlassenden Arztin oder dem veranlassenden Arzt mitzuteilen.”

c) Absatz 3 wird wie folgt geandert:



aa) In Satz 2 wird das Wort ,,Personensorgeberechtigten” durch das Wort ,Eltern”
ersetzt.

bb) Satz 3 wird wie folgt gefasst: ,Die Einwilligung umfasst den Umfang der
genetischen Untersuchung auf die unter § 17 genannten Zielkrankheiten und den
Umfang der mit der Filterpapierkarte weiterzugebenden und zu verarbeitenden
personenbezogenen Daten sowie die Befundiibermittlung von der Laborarztin
oder vom Laborarzt an die Eltern gemaR § 22 Absatz 1. “

cc) Nach Satz 3 wird folgender Satz eingefiigt: , Teil der Einwilligung ist auch das
Einverstandnis fir den Fall eines auffdlligen Befundes in die Befundweitergabe
durch die Laborérztin oder den Laborarzt an eine behandelnde Arztin oder eineh
behandelnden Arzt im Krankenhaus gemal § 22 Absatz 2, sowie an eine von.gden
Eltern im Zuge der Befundweiterleitung ausgewahlte spezialisierte Einrichtung und
die Kontaktaufnahme gemaf § 22a Absatz 1 und 2 sowie das
Erinnerungsmanagement gemaRk § 22b.“

dd) In dem neuen Satz 5 wird das Wort ,,(Personensorgeberechtigten)” gestrichen.

ee) In dem neuen Satz 6 werden die Woérter ,die Labore” dufkeh die Worter ,,das
Labor” ersetzt und nach dem Wort ,dirfen” die \Worter ,und dass die
Befundibermittlung an sie durch die Laborarztin odes“den Laborarzt erfolgt”
eingeflgt.

ff) In dem neuen Satz 7 wird das Wort ,,auch” gestfichen.

d) Folgender Absatz 4 wird angefiigt:

»(4) Die Befundweitergabe durch die Laborarztin oder den Laborarzt an eine von
den Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtung inklusive der Kontaktaufnahme
derselbigen mit den Eltern gemal §22a Absatz 1 und 2 sowie an die behandelnde
Arztin oder den behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 22 Absatz 2 und das
Erinnerungsmanagement gemaél$'§ 22b sowie die dazu erforderliche Verarbeitung
von personenbezogenen Daten diirfen nur nach vorheriger Information der Eltern
und mit ihrer nach Mitteiluhg eines auffalligen Befundes erklarten ausdricklichen
Einwilligung erfolgen. Bje Einwilligung kann jederzeit schriftlich oder mindlich mit
Wirkung fiir die Zukupft gegeniiber der aufklarenden Person widerrufen werden.”

2. §17 wird wie folgt gedandert:

a)

B)

In Absatz2 wird nach Satz 1 folgender Satz eingefiigt: ,,Fiir das Screening auf die
Zielkfankheit Nummer 2 erfolgt nach einem ersten auffdlligen Befund, zur
nechmaligen Uberpriifung dieses Befundes aus der ersten Trockenblutkarte die
Ermittlung eines Steroidprofils mittels Tandemmassenspektrometrie.”

Absatz 3 wird wie folgt gedndert:

aa) In Satz 3 werden die Worter ,Nutzung, Speicherung oder Weitergabe“ durch
die Worter , weitere Verarbeitung” ersetzt.

bb) In Satz 4 werden die Worter ,,dem Zweck” durch die Worter ,den Zwecken”
ersetzt und nach dem Wort ,behandeln” die Worter ,sowie fir die
Qualitatssicherung des jeweiligen Analyseverfahrens des beauftragten Labors, um
die Anzahl falsch positiver und falsch negativer Screeningbefunde zu verringern“
eingefligt.

3. § 18 wird wie folgt gedndert:



a) Nach Absatz 1 wird folgender Absatz 2 eingefiigt: ,(2) Die Bezeichnung ,,auffélliger
Befund” umfasst den Verdacht auf das Vorliegen einer Zielerkrankung nach erster
Trockenblutkarte sowie den Verdacht auf das Vorliegen einer Zielerkrankung nach
zweiter Trockenblutkarte. Als positiver Screeningbefund wird im erweiterten
Neugeborenen-Screening ein auffdlliger Befund bezeichnet, der das abschliefende
Ergebnis des Screenings darstellt. Dies ist der auffdllige Befund nach zweiter
Trockenblutkarte, der auffdllige Befund nach erster Trockenblutkarte fiir die
Zielerkrankungen Sichelzellkrankheit und 5g-assoziierte spinale Muskelatrophie
gemall § 17 Absatz 1 Nummer 15 und 16 sowie der auffdllige Befund mit
hochgradigem Krankheitsverdacht nach erster Trockenblutkarte.”

b) Der bisherige Absatz 2 wird Absatz 3 und wie folgt gedndert:

a. In Satz 1 werden die Worter ,zuverldssigen Diagnose ist bei einem “ersten
auffilligen Befund“ durch die Woérter ,Uberpriifung eines ersten_.auffilligen
Befundes” ersetzt, nach dem Wort ,wurde,” das Wort ,ist” eingefiigt-und nach
dem Wort ,Trockenblutkarte” das Wort ,,(Kontrollkarte)” eingefligtz

b. In Satz 3 wird nach dem Wort ,dem” das Wort ,Befund““urch die Wérter
,positiven Screeningbefund” ersetzt.

c. In Satz 4 werden nach dem Wort , Arzt/“ die Worter ,eife dafiir” eingeflgt.

c) Nach Absatz 3 wird folgender Absatz 4 eingefiigt: ,;(4) Abweichend von Absatz 3
Satz 1 erfolgt im Rahmen der ersten Laboruntersuchung fir die Zielkrankheit
Adrenogenitales Syndrom nach § 17 Absatz " Nummer 2 nach einem ersten
auffalligen Befund, zur nochmaligen Uberpriifung dieses Befundes aus der ersten
Trockenblutkarte die Laboranalyse gemaf$'§ 17 Absatz 2 Satz 2. Wird der erste
auffallige Befund durch eine interne Malidierungsuntersuchung bestatigt, ist eine
zweite Laboruntersuchung anhand<€iner zweiten Trockenblutkarte oder eine
Abklarungsdiagnostik durchzufiiheen und Absatz 3 findet im Ubrigen Anwendung.”

d) Der bisherige Absatz 3 wird Absatz 5 und wie folgt gedndert:

a. In Satz 1 wird die Angabé,,2“ durch die Angabe , 3" ersetzt und nach der Angabe
,16“ werden die Worter ,,oder wenn bereits nach der ersten Laboruntersuchung
aus laborarztlicher:Sicht ein hochgradiger Krankheitsverdacht besteht,” eingefiigt.

b. In Satz 2 wirdrdas Wort ,diese” durch das Wort , die” ersetzt und das Wort
,Befund” dureh die Worter ,,positiven Screeningbefund” ersetzt.

c. In Satz” 3 wird das Wort ,Screeningergebnisses” durch das Wort
»Screeningbefundes” ersetzt.

e) Derbisherige Absatz 4 wird Absatz 6.

§ 19 wird wie folgt gefasst:
,§& 19 Verantwortlichkeiten

(1) Der Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat,
ist fir die Aufklarung, Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe und
Probeniibermittlung an das Labor verantwortlich. Er hat das Labor mit der Analyse der
zugesandten Proben zu beauftragen.

(2)  Wurde die Geburt durch eine Hebamme verantwortlich geleitet, so soll sie/er in
gegenseitigem Einvernehmen eine gemiR Absatz 1 verantwortliche Arztin/einen
verantwortlichen Arzt benennen. Ist eine Benennung ausnahmsweise nicht moglich,
haben die Hebammen die Aufkldarung, Einholung der Einwilligung, Entnahme der
Blutprobe und Probenermittlung an das Labor in eigener Verantwortung



durchzufilhren, wenn die Rickfragemoglichkeit an eine Arztin/einen Arzt
gewadhrleistet ist.

(3) Die Probenlbermittlung erfolgt an eine/n nach §23 berechtigte/n
Laborérztin/Laborarzt, die/der die Verantwortung fiir die Laboruntersuchungen nach
§ 17 und im Falle der vorliegenden Einwilligung nach § 16, die Befundiibermittlungen
an die Eltern nach § 22 sowie die Befundweitergabe an eine behandelnde Arztin oder
einen behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 22 Absatz2 sowie an die
spezialisierte Einrichtung und Beauftragung dieser zur Kontaktaufnahme mit den
Eltern nach § 22a Absatz 1 und 2 tragt.

(4) Die/der die  U2-Friherkennungsuntersuchung beim  Neugeborenen
durchfiihrende Arztin/Arzt hat sich bei der Untersuchung zu vergewissern, dass‘die
Entnahme der Blutprobe fir das erweiterte Neugeborenen-Screening dokumentiert
wurde. Ist das Screening nicht dokumentiert, so hat sie/er das Screening nath dieser
Richtlinie anzubieten.”

§ 20 wird wie folgt gedndert:

a) In Absatz 2 Satz 3 wird das Wort ,(Personensorgeberechtigten)” gestrichen, das
Wort ,einer” durch das Wort ,eines” ersetzt und werden die Worter ,zweiten
Laboruntersuchung” durch das Wort ,Zweitscreenings” ersetzt.

b) In Absatz 3 werden nach dem Wort ,soll” .die 'Worter ,unabhangig von der
Lebensstunde” eingefligt.

c) Folgender Absatz 5 wird angefiigt:

»(5) Soweit die ausdrickliche Eiawilligung der Eltern in die weiteren
Untersuchungen nach § 18 und § 20°Absatz 2 Satz 3 und Absatz 4 sowie in die dazu
erforderliche Verarbeitung von\personenbezogenen Daten entsprechend § 16
Absatz 3 vorliegt, ist das Labor der ersten Untersuchung auch fiir die weiteren
Untersuchungen nach § 18.und § 20 Absatz 2 Satz 3 und Absatz 4 zu beauftragen.”

§ 21 wird wie folgt geandert:

a) Die Uberschriftwird wie folgt gefasst: ,§ 21 Probenentnahme, Bearbeitung und
Dokumentatien®.

b) Absatz.5wird wie folgt gefasst:

,(5). Um die wichtige Ubermittlung eines auffilligen Befundes an die Eltern
innerhalb von 72 Stunden ab Probenabnahme zu erreichen, soll der Versand der
Probe ab Probenabnahme innerhalb von 24 Stunden erfolgen.”

¢) Nach Absatz 6 wird folgender Absatz 7 wird angefligt: ,,(7) Die Laborarztin oder der
Laborarzt bestatigt dem Einsender den Eingang der Blutprobe.”

§ 22 wird wie folgt gefasst:
»8§ 22 Befundiibermittlung

(1)  Wenndie Untersuchung aus der Blutprobe des Kindes im Labor einen auffalligen
Befund ergibt, sind die Eltern zur Abwendung unmittelbarer Gefahren fiir die
Gesundheit des Kindes und zur Gewadhrleistung einer schnellstmoglichen weiteren
Diagnostik unverziglich durch die/den fur die Befundibermittlung verantwortliche
Laborarztin oder verantwortlichen Laborarzt, mindlich zu unterrichten.



Fir diese Befundiibermittlung ist die Einwilligung gemaR § 16 Absatz 3 Satz 3
Voraussetzung. Die Eltern sind zur Veranlassung der Entnahme einer weiteren
Blutprobe oder zur weiteren Abkldarung gemdfl § 18 aufzufordern. Bei der
Befundibermittlung durch die Laborarztin oder den Laborarzt an die Eltern ist auf die
Notwendigkeit einer schnellen, fachkompetenten Abkldarung und Weiterbetreuung
ausdriicklich und mit Bezug auf die befundete Zielkrankheit hinzuweisen. Die Eltern
sind Uber die nachsterreichbaren, auf die jeweilige Zielerkrankung spezialisierten
padiatrischen Einrichtungen mit 24-stiindiger Erreichbarkeit sowie deren
Kontaktdaten mit Telefonnummern zu informieren.

(2) Fir den Fall, dass das Neugeborene zum Zeitpunkt der Unterrichtung im
Krankenhaus behandelt wird, wird abweichend von Absatz 1 zusatzlich zu den Eltern
auch die oder der dort behandelnde Arztin oder Arzt Uiber den auffilligen Beflind
unterrichtet. Sie oder er ist zur Veranlassung der Entnahme einer weiteren Blutprobe
oder zur weiteren Abklarung gemall § 18 aufzufordern. Es gilt § 16 Absatz 4. Der
behandelnden Arztin oder dem behandelnden Arzt sind auch Kontakttndglichkeiten
(insbesondere Telefonnummern) zu den né&chsterreichbaren, aufy die jeweilige
Zielerkrankung spezialisierten padiatrischen Einrichtungen. ~mit 24-stiindiger
Erreichbarkeit zum Zwecke der Absprache der weiteren Vorgehefisweise mitzuteilen.

(3) Datum und Uhrzeit der Befundibermittlung, der Infermationsempfanger und
das vereinbarte Vorgehen sind durch die Laborarztin™ oder der Laborarzt zu
dokumentieren.

(4) Fir ihre Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der méglichen Befundiibermittlung sind
die Telefonnummern und Adressen der Elternh*auf einem abtrennbaren Teil der
Filterpapierkarte anzugeben. Die schriftliche* Einwilligung der Eltern gemall § 16
umfasst grundsatzlich die Verarbeitung det-personenbezogenen Daten, insbesondere
der Telefonnummer und Adresse, zum-Zwecke der unmittelbaren Kontaktaufnahme
im Sinne von Absatz 1. Nach abgeséhlossener Diagnostik, Befundiibermittlung und
Abrechnung sowie eventuellery, Abklarungsdiagnostik sind die Kontaktdaten
unverziiglich zu léschen und die weiteren personenbezogenen Daten zu
pseudonymisieren.

(5) Die Eltern werdem ohne Vorliegen eines auffalligen Befundes nur auf ihre
ausdriickliche Nachfrage'von der Laborarztin oder vom Laborarzt informiert.”

Nach § 22 werden folgende §§ 22a, 22b eingefiigt:
»8 22a Befundweitergabe

(1) Mit der Mitteilung eines positiven Screeningbefundes nach § 22 Absatz 1 ist
darauf hinzuweisen, dass eine Abklarungsdiagnostik durchzufiihren ist. Die Eltern sind
erganzend dariber zu informieren, dass eine Befundweitergabe zum Zwecke der
schnellen Terminvereinbarung fiir eine Abklarungsdiagnostik an eine entsprechende
spezialisierte Einrichtung ihrer Wahl durch die Laboréarztin oder den Laborarzt erfolgen
kann.

(2) Die Laborédrztin oder der Laborarzt Gbermittelt den Befund an eine von den
Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtung. Die spezialisierte Einrichtung kontaktiert
die Eltern fur die Vereinbarung eines Termins zur Abklarungsdiagnostik. Es gilt § 16
Absatz 4.

(3) Die spezialisierte Einrichtung teilt nach Abschluss der Abklarungsdiagnostik den
Befund dem fiir die erste Screeninguntersuchung zustandigen Labor zum Zwecke der
Qualitatssicherung des Analyseverfahrens des Labors nach § 26 Absatz 3 mit. Die
Befundweitergabe nach Satz 1 und eine dazu erforderliche Verarbeitung von



personenbezogenen Daten dirfen nur mit schriftlicher oder in elektronischer Form
vorliegender Einwilligung und nach vorheriger Information der Eltern nach der
Mitteilung des Ergebnisses der Abklarungsdiagnostik erfolgen.

§ 22b Erinnerungsmanagement

(1) Geht keine angeforderte Kontrollkarte nach § 18 Absatz3 im Labor ein,
kontaktiert die Laborarztin oder der Laborarzt die Eltern um auf die Notwendigkeit der
Abnahme einer Kontrollkarte hinzuweisen.

(2) Geht keine Zweitscreeningkarte nach § 20 Absatz 2 oder 4 im Labor ein,
kontaktiert die Laborarztin oder der Laborarzt die Eltern um auf die Notwendigkeit der
Abnahme einer Zweitscreeningkarte hinzuweisen.

(3)  Sind die Eltern nicht in der spezialisierten Einrichtung ihrer Wahl erschienen
oder haben keinen Termin fir die Abklarungsdiagnostik mit dieser vereinba¥rt, meldet
die spezialisierte Einrichtung dies wunverziiglich an das fir_ die erste
Screeninguntersuchung zustandige Labor zurlick. Hat die Labordrztin oder der
Laborarzt keinen Befund der Abkldrungsdiagnostik bis zu diesem~Zeitpunkt der
Rickmeldung erhalten, kontaktiert dieser beziehungsweise diése die Eltern, um
nochmals auf die Notwendigkeit einer schnellen, fachkompetenten Abklarung und
Weiterbetreuung hinzuweisen.

(4) Fiir die Verarbeitung der personenbezogenen Daten nach den Absatzen 1 bis 3
ist eine Einwilligung nach § 16 Absatz 4 einzuholen.”

§ 26 wird wie folgt gedndert:
a) Nach Absatz 2 wird folgender Absatz 3,eingefiigt:

»(3) Es ist sicherzustellen, dass."die fur die Analyseverfahren festgelegten
Grenzwerte laborintern stetig Uberpriift werden, um falsch-positive
Screeningbefunde zu verringern und falsch-negative Befunde vermieden werden.
Hierfir erfolgt ein lakorinterner Abgleich der Befunde der jeweiligen
Neugeborenen aus defnScreening und der nach § 22a Gbermittelten Befunde aus
der Abklarungsdiagnostik.”

b) Der bisherige Absatz 3 wird Absatz 4 und wie folgt gedndert:

aa) Die Wortér,,.am Tage des” werden durch die Worter ,,innerhalb von 24 Stunden
nach” ersetzt und das Wort ,pathologische” wird durch das Wort ,auffallige”
ersetzt'0nd nach dem Wort , Befunde” das Wort ,,unverziiglich” eingefiigt.

bb)Folgende Sitze werden angefiigt: ,Stellt das Labor UnregelméaRigkeiten beim
Betropfen der Trockenblutkarten oder dem Probenversand fest, wird der
Einsender dariiber informiert. Bei wiederholten UnregelmaRigkeiten sollen dem
Einsender zeitnah weitere MalRnahmen angeboten werden.”

c) Nach Absatz 4 werden folgende Absdtze 5 und 6 eingefligt:

,(5) Zur jahrlichen Uberpriifung des erweiterten Neugeborenen-Screenings
missen die die Laborleistungen erbringenden Arztinnen und Arzte im zweiten
Quartal jedes Jahres der durch den G-BA gemall § 28 Absatz 1 beauftragten
unabhangigen wissenschaftlichen Institution sowohl patientenanonymisierte,
aggregierte Daten als auch die Ergebnisse der Abkldrungsdiagnostik in
anonymisierter Form in Féllen von positiven Screeningbefunden (iber ihre
Leistungen nach dieser Richtlinie im vorangegangenen Jahr vorlegen.

(6) Folgende Daten sind nach Absatz 5 zu libermitteln:



Labordaten:

Angaben zum Labor

Methoden allgemein:

Analyse-Methoden (inklusive Kit), Filterpapier, Zielparameter, Cut-offs
Organisation:

Angaben zur Organisation (z.B. Tracking, Anbindung an andere
Versorgungsstrukturen)

Anzahl der durch die Einsender eingesandten Leerkarten

Anzahl der abgelehnten Screenings

Prozesszeiten:

- Abnahmezeitpunkt (Zeitspanne zwischen Geburt und Blutabnahme)
- Versandzeit (Zeitspanne zwischen Blutentnahme und Laboreingang)

- Befundibermittlungsszeit  (Zeitspanne zwischen kaboreingang und
Befundiibermittlung)

Gesamtzahlen:

- Anzahl der Erstscreenings (differenziert nach #&bnahme- und Gestationsalter,
Bundesland)

- Anzahl der angeforderten Folgeuntersuchungen (bei Entlassung vor vollendeten
36 Lebensstunden sowie Geburt vor vollendeten 32 Schwangerschaftswochen) -
ohne Recall - und eingegangenen Folgekarten differenziert nach:

- Abnahme- und

- Gestationsalter,

- Probenqualitat,

- sonstigem (z. B. Medikamente, Transfusion)
Recall:

Anzahl der _Recalls (Kontrolluntersuchung wegen einer auffalligen ersten
Trockenblutkarte), differenziert nach

- Krankhieiten

- Verstorbene Kinder nach Recall
=Durch Kontrollkarte unauffallig

- Kontrollkarte nicht eingegangen und

- Anzahl der Befunde mit hochgradigem Krankheitsverdacht bei denen direkt die
Abklarungsdiagnostik angefordert wurde

Angaben zur Abklarungsdiagnostik (angefordert, bestatigt, offen, unauffallig)
Screeningbefunde bei angeforderter Abklarungsdiagnostik:
Screeningbefunde und Zeitpunkt des Erstscreenings

Diagnostische MaRRnahmen und Ergebnis

Falsch negative Befunde:

Sofern vorhanden Hinweise auf falsch negative Befunde”



10.

11.

d) Der bisherige Absatz 4 wird Absatz 7 und wie folgt gefasst:

27) Zum Zwecke der einheitlichen Dokumentation stellt die unabhangige
wissenschaftliche Institution den Laboren detaillierte Vorlagen fir die
Ubermittlung der Daten zur Verfiigung.”

e) Folgender Absatz 8 wird angefiigt:

»(8) Die gemaR § 28 Absatz 1 beauftragte unabhdngige wissenschaftliche
Institution stellt Auswertungen der Daten in einem Screeningreport dem
G-BA jahrlich zur Verfligung. Der Screeningreport enthadlt die Auswertung der
Daten aus dem vorletzten Jahr.”

In § 27 Absatz 1 werden die Worter ,,auf dem Mustervordruck nach” durch'die Worter
»gemaRk den Vorgaben in der” ersetzt und wird vor den Wortern , derceingesandten”
das Wort ,auf” eingefligt.

§ 28 wird wie folgt gefasst:
u§ 28 Evaluation

(1) Der G-BA beauftragt eine unabhdngige wissenschaftliche Institution mit der
Erstellung eines jahrlichen Screeningreports zur Uberpriifung des erweiterten
Neugeborenen-Screenings auf der Grundlage der'im § 26 Absatz 6 definierten Daten.
Der Screeningreport wird dem G-BA jahrlich zur Verfliigung gestellt und auf der
Internetseite des G-BA veréffentlicht.

(2) Ergeben sich aus dem Screenipgreport weitere Evaluationsfragestellungen, ist
zu priifen, ob eine anlassbezogene Evaluation erfolgen soll. Im Falle der Notwendigkeit
einer anlassbezogenen Evaluation beauftragt der G-BA dazu eine unabhingige
wissenschaftliche Institution{“Der G-BA wird in einem gesonderten Beschluss die
Kriterien festlegen, nach denen, die anlassbezogene Evaluation durchgefuhrt wird.”

Abschnitt C. Ziffer Il ,,Screening auf Mukoviszidose” wird wie folgt geandert:
§ 32 wird wiefolgt gedndert:

a) In Absatz 1 Satz 2 werden die Worter ,(z.B. Eltern)” durch die Worter ,(im
Folgenden ,Eltern” genannt)” ersetzt und nach den Woértern ,durch die” die
Worter ,gemal § 35 eingefligt.

b) In Absatz 2 Satz 1 werden die Worter ,,oder einen Entbindungspfleger” gestrichen.
c) Absatz 3 wird wie folgt gedndert:

a. In Satz 1 werden nach dem Wort ,Untersuchung” die Worter ,sowie die
Informationen zur Verarbeitung der personenbezogenen Daten” eingefiigt.

b. Folgender Satz wird angefiigt: ,,Den Eltern ist vom Leistungserbringer gemaf}
§35 Absatz 1 und 3 der Name des beauftragten Labors schriftlich im
Untersuchungsheft fir Kinder auszuhdndigen, mit der Aufforderung den
Labornamen bei weiteren erforderlichen Laboruntersuchungen der
veranlassenden Arztin oder dem veranlassenden Arzt mitzuteilen.”

d) Absatz 4 wird wie folgt gedandert:



a. Satz 2 wird durch folgende Satze ersetzt: ,Die Einwilligung umfasst alle
Bestandteile der Untersuchung und den Umfang der mit der Filterpapierkarte
weiterzugebenden und zu verarbeitenden personenbezogenen Daten sowie die
Befundiibermittlung von der Laborarztin oder dem Laborarzt an die Eltern gemaf
§ 37 Absatz 1. Teil der Einwilligung ist auch das Einverstandnis fiir den Fall eines
auffdlligen Befundes in die Befundweitergabe durch die Labordrztin oder den
Laborarzt an eine behandelnde Arztin oder einen behandelnden Arzt im
Krankenhaus gemaR § 37 Absatz 3, sowie an eine von den Eltern im Zuge der
Befundweiterleitung  ausgewadhlte  spezialisierte  Einrichtung und die
Kontaktaufnahme gemalR § 37a Absatz 1 und 2 sowie das Erinnerungsmanagement
gemaR § 37b.”

b. In Satz 3 wird das Wort ,Personensorgeberechtigten” durch das-Wort
,Elternteils” ersetzt.

c. In Satz 4 werden die Worter ,,die Labore” durch die Worter ,das Laber” ersetzt
und nach dem Wort , diirfen” die Worter ,,und dass die Befundibermittlung an sie
durch die Laborérztin oder den Laborarzt erfolgt” eingefiigt.

d. In Satz 5 wird das Wort ,,auch” gestrichen.
e) Folgender Absatz 5 wird angefiigt:

»(5) Die Befundweitergabe durch die Laborérztin oder den Laborarzt an eine von
den Eltern ausgewahlte spezialisierte Einrichtunginklusive der Kontaktaufnahme
derselbigen mit den Eltern gemal} § 37a Absatz™l'und 2 sowie an die behandelnde
Arztin oder den behandelnden Arzt im Krankénhaus nach § 37 Absatz 3 und an eine
behandelnde Arztin oder einen behandelnden Arzt nach § 37 Absatz 2 und das
Erinnerungsmanagement gemal § 37 lb'sowie die dazu erforderliche Verarbeitung
von personenbezogenen Daten diicfen nur nach vorheriger Information der Eltern
und mit ihrer nach Mitteilung eines auffalligen Befundes erklarten ausdricklichen
Einwilligung erfolgen. Die Einwilligung kann jederzeit schriftlich oder mindlich mit
Wirkung fiir die Zukunft gegeniiber der aufklarenden Person widerrufen werden.”

2. § 34 wird wie folgt gefasst:
,§ 34 Grundsatze des Screening-Verfahrens

(1) Ergibt das'Screening einen positiven Befund, sind die Eltern zeitnah, spatestens
innerhalb von,14 Kalendertagen Uber das Ergebnis zu informieren, um eine Abklarung
in  der~<Regel durch einen Schweilltest (gegebenenfalls alternative
Konfirmationsdiagnostik) und bei Bestatigung die anschlieBende Therapieeinleitung zu
ermoglichen.

(2) Die im Rahmen des Screenings erhobenen Daten dirfen ausschlielRlich zu den
Zwecken verwendet werden, die vorgenannte Zielkrankheit zu erkennen und zu
behandeln sowie fir die Qualitdtssicherung des jeweiligen Analyseverfahrens des
beauftragten Labors, um die Anzahl falsch positiver und falsch negativer
Screeningbefunde zu verringern.”

3. § 35 wird wie folgt gedndert:
a) Die Uberschrift wird wie folgt gefasst: ,,§ 35 Verantwortlichkeiten®.
b) Absatz 1 wird wie folgt gefasst:

,(1) Der Leistungserbringer, der die Geburt des Kindes verantwortlich geleitet hat,
ist fur die Aufklarung, Einholung der Einwilligung, Entnahme der Blutprobe,



Probenibermittlung an das Labor verantwortlich. Er hat das Labor mit der Analyse
der zugesandten Proben zu beauftragen.”

c) In Absatz 2 werden die Worter ,oder einen Entbindungspfleger” gestrichen.

d) Absatz 3 wird wie folgt gefasst: ,(3) Die oder der die U2- und/oder U3-
Friiherkennungsuntersuchung durchfiihrende Arztin oder Arzt hat sich zu
vergewissern, dass das Screening auf Mukoviszidose dokumentiert wurde. Sofern
bis zu einem Alter des Kindes von vier Lebenswochen noch keine arztliche
Aufklarung tber ein Screening auf Mukoviszidose erfolgt ist, muss die Arztin oder
der Arzt die Eltern aufklaren und gegebenenfalls das Screening auf Mukoviszidose
veranlassen. Es gilt Absatz 1 entsprechend.”

e) Nach Absatz 3 wird folgender Absatz 4 eingefiigt: ,,(4) Die Probenermittlungerfolgt
an eine oder einen nach § 38 berechtigte Laborarztin oder berechtigten Laborarzt,
die oder der die Verantwortung fir die Laboruntersuchung nach § 33 dnd im Falle
der vorliegenden Einwilligung nach § 32 die Befundiibermittlungent@n die Eltern
nach § 37 sowie die Befundweitergabe an eine behandelnde Arztin oder einen
behandelnden Arzt im Krankenhaus nach § 37 Absatz 3 sowie dn'die spezialisierte
Einrichtung und Beauftragung dieser zur KontaktaufnahmeZmit den Eltern nach
§ 37a Absatz 1 und 2 tragt.”

f) Der bisherige Absatz 4 wird Absatz 5.

§ 36 wird wie folgt gedndert:

1. In Absatz 1 wird nach der Angabe ,§ 21*.die Angabe , Absatz 1 bis 4, 6 und 7
eingeflgt.

2. In Absatz 2 Satz 1 werden die Worter', oder einen Entbindungspfleger” gestrichen.

3. Folgender Absatz 4 wird angefligt: ,(4) Soweit die ausdriickliche Einwilligung der
Eltern in die weitere Unterstchung nach Absatz 3 sowie in die dazu erforderliche
Verarbeitung von personénbezogenen Daten entsprechend § 32 Absatz 3 vorliegt,
ist das Labor der €rsten Untersuchung auch fiir das Zweitscreening zu
beauftragen.”

§ 37 wird wie folgt gefasst:
»8& 37 Befuhdibermittlung

(1) Ein positiver Screeningbefund gemaR § 33 wird von der verantwortlichen
Laborarztin oder vom verantwortlichen Laborarzt miindlich den Eltern mitgeteilt.

Eur” diese Befundibermittlung ist die Einwilligung gemall § 32 Absatz 4 Satz 2
Voraussetzung. Die Eltern sind zur Veranlassung der weiteren Abklarung gemal3 § 34
Absatz 1 aufzufordern. Einzelheiten zum Ergebnis der DNA-Mutationsanalyse werden
im Rahmen des Screenings nicht mitgeteilt. Bei der Befundibermittlung durch die
Labordrztin oder den Laborarzt an die Eltern ist auf die Notwendigkeit einer
fachkompetenten Abklarung und Weiterbetreuung hinzuweisen. Die Eltern sind liber
eine auf die Diagnose und Behandlung der Mukoviszidose spezialisierte Einrichtung
sowie deren Kontaktdaten mit Telefonnummern zu informieren.

(2) Wenn die Eltern in die Weitergabe der Ergebnisse an die behandelnde
Arztin/den behandelnden Arzt nach § 32 Absatz 5 eingewilligt haben, hat das Labor bei
Vorliegen eines abklarungsbedirftigen Schweilltests (Chloridbestimmung mittels
Pilocarpin-lontophorese) oder einer anderen abklarungsbedirftigen



Konfirmationsdiagnostik, Einzelheiten zur DNA-Mutationsanalyse des Screenings an
die behandelnde Arztin/den behandelnden Arzt weiterzugeben.

(3) Fir den Fall, dass das Neugeborene zum Zeitpunkt der Befundiibermittlung im
Krankenhaus behandelt wird, wird abweichend von Absatz 1 zuséatzlich zu den Eltern
auch die behandelnde Arztin oder der behandelnde Arzt iiber den positiven
Screeningbefund unterrichtet. Sie oder er ist zur Veranlassung der weiteren Abklarung
gemilk § 34 Absatz 1 aufzufordern. Es gilt § 32 Absatz 5. Der behandelnden Arztin oder
dem behandelnden Arzt sind auch die Kontaktmoglichkeiten (insbesondere
Telefonnummern) von einer auf Mukoviszidose spezialisierten pdadiatrische
Einrichtungen zum Zwecke der Absprache der weiteren Vorgehensweise mitzuteilen:

(4) Das Datum der Befundiibermittlung, der Informationsempfanger unda.das
vereinbarte Vorgehen sind durch die Laborarztin oder den Laborarzt zu
dokumentieren.

(5) Die Eltern werden bei Vorliegen eines negativen Screeningbefutrdes nur auf
ihren ausdricklichen Wunsch vom Labor informiert.

(6) Fiir ihre Erreichbarkeit zum Zeitpunkt der moglichen Befundibermittlung sind
die Telefonnummer und Adresse der Eltern auf einem abtrennbaren Teil der
Filterpapierkarte anzugeben. Die schriftliche Einwilligung-der Eltern gemall § 32
umfasst grundsatzlich die Verarbeitung der personenbezdgenen Daten, insbesondere
der Telefonnummer und Adresse, zum Zwecke der &ontaktaufnahme im Sinne von
Absatz 1. Nach abgeschlossener Diagnostik, Befuddubermittlung und Abrechnung
sowie eventueller Abklarungsdiagnostik sind die Kontaktdaten unverziglich zu I6schen
und die weiteren personenbezogenen Daten zt-pseudonymisieren.”

Nach § 37 werden folgende §§ 37a, 3Zbeingefiigt:
,§ 37aBefundweitergabe nach Abklarungsdiagnostik

(2) Mit der Mitteilung eines“positiven Screeningbefundes nach § 37 Absatz 1 ist
darauf hinzuweisen, dass eine Abklarungsdiagnostik durchzufiihren ist. Die Eltern sind
erganzend darlber zu informieren, dass eine Befundweitergabe zum Zwecke der
schnellen Terminvereinbarung fiir eine Abklarungsdiagnostik an eine entsprechende
spezialisierte Einrichtung ihrer Wahl durch die Laboréarztin oder den Laborarzt erfolgen
kann.

(2) Die Labordrztin oder der Laborarzt Gbermittelt den Befund an eine von den
Eltern ausgewadhlte spezialisierte Einrichtung. Die spezialisierte Einrichtung kontaktiert
die Eltern fur die Vereinbarung eines Termins zur Abklarungsdiagnostik. Es gilt § 32
Absat25s.

(3) Die spezialisierte Einrichtung teilt nach Abschluss der Abklarungsdiagnostik den
Befund dem fiir die Screeninguntersuchung zustiandigen Labor zum Zwecke der
Qualitatssicherung des Analyseverfahrens des Labors nach § 40 Absatz 2 mit. Die
Befundweitergabe nach Satz 1 und eine dazu erforderliche Verarbeitung von
personenbezogenen Daten darf nur mit schriftlicher oder in elektronischer Form
vorliegender Einwilligung und nach vorheriger Information der Eltern nach der
Mitteilung des Ergebnisses der Abklarungsdiagnostik erfolgen.

§ 37b Erinnerungsmanagement

(1) Geht keine Zweitscreeningkarte nach § 36 Absatz 3 im Labor ein, kontaktiert die
Laborérztin oder der Laborarzt die Eltern um auf die Notwendigkeit der Abnahme einer
Zweitscreeningkarte hinzuweisen.



(2) Sind die Eltern nicht in der spezialisierten Einrichtung ihrer Wahl erschienen oder
haben keinen Termin fiir die Abklarungsdiagnostik mit dieser vereinbart, meldet die
spezialisierte Einrichtung dies unverziglich an das fiir die erste Screeninguntersuchung
zustandige Labor zuriick. Hat die Laborarztin oder der Laborarzt keinen Befund der
Abklarungsdiagnostik bis zu diesem Zeitpunkt der Riickmeldung erhalten, kontaktiert
diese beziehungsweise dieser die Eltern, um nochmals auf die Notwendigkeit einer
schnellen, fachkompetenten Abkldarung und Weiterbetreuung hinzuweisen.

(3) Fur die Verarbeitung der personenbezogenen Daten nach Absatz 1 und Absatz 2 ist
eine Einwilligung nach § 32 Absatz 5 einzuholen.”

In § 38 werden die Worter ,abweichend vom § 26 Absatz 4“ gestrichen.

§ 40 wird wie folgt gefasst:

(1)  Als Anforderungen an die Qualitatssicherung der Labore gelten auch fiir das
Screening auf Mukoviszidose die Regelungen des § 26 Absatz:I>bis 3 und 5 bis 8
entsprechend mit der MaRgabe, dass abweichend von § 26\Absatz 6 der Bericht
Angaben zu

- der Zahl der untersuchten Proben (Erstscreenings),

Anzahl der abgelehnten Screenings,

Anzahl der auffalligen Screeningbefunde,
- der Zeitspanne zwischen Probeneingang ufid Mitteilung des Screeningbefunds,
- die Anzahl und Art der gemal$ § 37 mitgeteilten Screeningergebnisse und

- die Anzahl der aufgrund auffdlligér Konfirmationsdiagnostik angeforderten und
mitgeteilten DNA-Mutationsanalysen sowie

- die Ergebnisse der einzelnevlUntersuchungsschritte,

- IRT-Bestimmungen gesamit,

- IRT 2 99,9 Perzentile{failsafe),

- IRT 2 99 Perzentile <99,9 Perzentile,

- durchgefihrte)PAP Untersuchungen,

- PAP > 87,5 Perzentile,

- durchgefihrte Mutationsanalysen,

-«Mutationsanalysen unauffalliges Ergebnis,

¢ 1 oder 2 Mutationen,

- den vorliegenden Befunden der Konfirmationsdiagnostik,
- Anzahl SchweiRtest,

- Leitfahigkeit,

- 2 Mutationen in der Konfirmation oder Screening,

- Mekonium lleus,

- Anzahl der CFSPID-Félle (Cystic Fibrosis Screen Positive, Inconclusive Diagnosis)

enthalten muss. Sofern vorhanden sind Hinweise auf falsch negative Befunde zu
berichten.



(2) Es ist sicherzustellen, dass die flir die Analyseverfahren festgelegten Grenzwerte
laborintern stetig Uberprift werden, um die Testglite der Analyseverfahren zu
optimieren. Hierfur erfolgt ein laborinterner Abgleich der Befunde der jeweiligen
Neugeborenen aus dem Screening und der nach § 37a Gbermittelten Befunde aus der
Abklarungsdiagnostik.

(3)  Zur jahrlichen Uberpriifung des Mukoviszidose-Screenings missen die die
Laborleistungen erbringenden Arztinnen und Arzte im ersten Quartal jedes Jahres der
durch den G-BA gemaR § 28 Absatz 1 beauftragten Stelle sowohl
patientenanonymisierte, aggregierte Daten als auch die Ergebnisse der
Abklarungsdiagnostik in  anonymisierter Form in Féllen von positiven
Screeningbefunden lber ihre Leistungen nach dieser Richtlinie im vorangegangehen
Jahr vorlegen.

(4) Zum Zwecke der einheitlichen Dokumentation stellt die unabhangige
wissenschaftliche Institution den Laboren detaillierte Vorlagen fiir die Ubermittlung
der Daten zur Verfligung.”

§ 42 wird wie folgt gefasst:
»,§& 42 Evaluation

Die unabhangige wissenschaftliche Institution nach § 28:Absatz 1 Satz 1 wird durch den
G-BA beauftragt, den jahrlichen Screeningreport gemals § 28 Absatz 1 Satz 1 neben der
Uberpriifung des erweiterten Neugeborenen-Screenings auch zur Uberpriifung des
Mukoviszidose-Screenings auf der Grundlage~der gemall § 40 Absatz 1 definierten
Daten zu erstellen. §28 gilt entsprechend.”

Die Anlage 2 ,Elterninformation zum Screening auf Mukoviszidose” wird wie folgt
gedndert:

1. Der Abschnitt ,2. Wie kann Mukoviszidose behandelt werden?” wird wie folgt
gedndert:

a. Der Satz ,ZurzeitVgibt es keine heilende Therapie bei Mukoviszidose.” wird
gestrichen.

b. Der Satz” ,Allerdings konnen Krankheitszeichen durch verschiedene
Therapieafisatze verbessert oder gelindert werden, so dass die Lebenserwartung
von Miukoviszidose-Patienten kontinuierlich gestiegen ist.” wird wie folgt gefasst:
,Die Krankheitszeichen dieser angeborenen Stérung kdnnen durch verschiedene
Thetapieansatze verbessert oder gelindert werden, so dass die Lebenserwartung
von Mukoviszidose-Patienten kontinuierlich gestiegen ist.”

c. Die Worter ,besonders kalorienreichen” werden durch das Wort
,bedarfsangepassten” ersetzt.

2. Der Abschnitt ,4. Wie wird die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose
durchgefiihrt?“ wird wie folgt geandert:

a. Die Worter ,,oder einen Entbindungspfleger” werden gestrichen.

b. Vor dem Satz ,Die Blutprobe lhres Kindes wird nach der Untersuchung
vernichtet” werden folgende Satze eingefligt: ,Wenn Sie weitere Fragen zur
Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings haben, kdnnen Sie sich an Ihre Arztin
oder lhren Arzt wenden oder im Labor anrufen. Die Kontaktdaten des Labors
finden Sie im Untersuchungsheft ihres Kindes.”



3. Der Abschnitt ,5. Wie werden Sie (iber das Reihenuntersuchungsergebnis
informiert und was folgt danach?“ wird wie folgt gefasst: ,Das Labor teilt Ihnen
innerhalb von 14 Tagen mit, ob der Befund kontrollbediirftig ist. Uber ein normales
Ergebnis werden Sie nur auf lhre ausdrickliche Nachfrage informiert. Bei einem
kontrollbediirftigen Ergebnis wird lhnen von einer Arztin oder einem Arzt
mitgeteilt, in welcher spezialisierten Einrichtung Sie mit lhrem Kind eine
Abklarungsuntersuchung durchfiihren lassen kdnnen. Diese ist notwendig, um den
Screeningbefund zu Uberprifen und eventuell TherapiemaRnahmen einzuleiten.
Uber die Art der Untersuchung und die Therapieméglichkeiten werden Sie in dieser
Einrichtung umfassend aufgeklart. Ein kontrollbedirftiges Ergebnis bedeutet noch
nicht, dass lhr Kind Mukoviszidose hat. Nur eins von finf Kindern mit einem
kontrollbediirftigen Ergebnis hat tatsdchlich Mukoviszidose. Jedoch istydie
Wahrscheinlichkeit flir eine sogenannte Anlagetragerschaft erhohty Die
Anlagetrager sind gesund, kénnen jedoch diese Anlage an ihre Nachkommen
weitergeben. In jedem Fall wird lhnen eine genetische Beratung angeboten, damit
Sie sich ausfiihrlich Gber die Bedeutung dieses Ergebnisses informiéren kdnnen. In
der spezialisierten Einrichtung fir Mukoviszidose wird\. zZunachst eine
Bestatigungsuntersuchung, in der Regel ein Schweilltest durchgefiihrt und alles
Weitere mit Ihnen besprochen. Dieser SchweilStestcist ungefdhrlich und
schmerzfrei und belastet lhr Kind nicht. Das Ergebnisxird Ihnen spatestens am
Folgetag nach der Untersuchung mitgeteilt. Mg@glicherweise sind weitere
Untersuchungen erforderlich.”

4. Der Abschnitt ,,6. Sie entscheiden fir Ihr Kind!“ wird wie folgt geandert:

a. Der Satz ,Das durchfiihrende Labor (bermittelt die Ergebnisse direkt der
verantwortlichen Person, die beauftragt ist, Sie bei einem positiven Befund zu
kontaktieren.” wird gestrichen.

b. Die Satze ,lhre Einwilligung umfasst nur die Durchfiihrung der
Reihenuntersuchung aufsMukoviszidose sowie die Weitergabe der hierfir
erforderlichen personenbezogenen Daten. Wir sind mit der Durchfiihrung der
Reihenuntersuchungsauf Mukoviszidose und der Ubermittlung der hierfir
erforderlichen Angaben einverstanden:“ werden durch folgende Satze ersetzt:
»lhre Einwilligung umfasst die Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose sowie die
Verarbeitung der hierfiir erforderlichen personenbezogenen Daten. Wir sind mit
der Durchfihrung der Reihenuntersuchung auf Mukoviszidose, der Verarbeitung
der hierfiir vorgesehenen Angaben und im Falle eines auffilligen Befundes mit der
Befundiibermittlung durch die Laboréarztin/den Laborarzt einverstanden. Auch sind
wirdm Falle eines auffdlligen Befundes einverstanden mit der Befundweitergabe
an eine von uns noch auszuwahlende spezialisierte Einrichtung, in der die
Abklarungsuntersuchung durchgefiihrt werden kann, sowie mit der Weitergabe
unserer Kontaktdaten an diese zum Zweck der Kontaktaufnahme mit uns. Wenn
sich das Kind noch im Krankenhaus befindet, darf ein auffalliger Befund der
behandelnden Arztin/dem behandelnden Arzt im Krankenhaus durch die
Laborarztin/den Laborarzt Ubermittelt werden, wenn wir hierin nach
Befundiibermittlung an uns eingewilligt haben. Im Falle eines nicht abgeklarten
auffalligen Befundes sowie einer fehlenden Zweitscreeningkarte sind wir mit der
Kontaktaufnahme der Laborarztin/des Laborarztes zwecks Erinnerung
einverstanden. Wir nehmen zur Kenntnis, dass wir im Zuge einer Mitteilung eines
auffalligen Befundes am Telefon von der Laborarztin/von dem Laborarzt Gber das
weitere mogliche Vorgehen informiert werden. In diesem Gesprach werden wir um
Einwilligung in die 1. Befundweitergabe an eine eventuell im Krankenhaus
behandelnde Arztin oder behandelnden Arzt, 2. Befundweitergabe an eine von uns



dann auszuwdhlende spezialisierte Einrichtung und 3. in die Kontaktaufnahme
derselben mit uns sowie die Kontaktaufnahme der Laboréarztin/des Laborarztes
zwecks Erinnerung gebeten.”

Die Anlage 3 ,Elterninformation zum Erweiterten Neugeborenen-Screening” wird wie
folgt gedndert:

1. Folgende Abbildung wird nach der Uberschrift , Elterninformation zum Erweiterten
Neugeborenen-Screening” eingefiigt:



Sie werden von Ihrer Arztin oder Ihrem Arzt Giber die Untersuchung
aufgeklart. Die Untersuchung wird durchgefiihrt, wenn Sie damit
einverstanden sind.

Es wird lhrem Kind Blut abgenommen und an ein Labor geschickt.
Die Kontaktdaten des Labors werden im Gelben Heft dokumentiert

| :
N\
Y

Sie werden benachrichtigt und gebeten, eine Blutabnahme fir eine
Kontrolluntersuchung bei lhrem Kind vornehmen zu lassen.

- .
]
Sie werden benachrichtigt und Ihnen wird erldutert, wo Sie lhr Kind fir -
die Abkldrungsuntersuchung vorstellen sollen.

- -
Y
Therapieeinleitung und weitere Betreuung erfolgen in einer

spezialisierten Einrichtung. Hierfiir werden lhre Kontaktdaten an die
spezialisierte Einrichtung Gbermittelt.

2. Der Abschnitt ,Warum werden Fritherkennungsuntersuchungen durchgefiihrt?“
wird wie folgt geandert:

a. In dem Satz ,Deshalb finden seit tGber 30 Jahren bei allen Neugeborenen
Blutuntersuchungen statt.” werden die Worter ,,seit Gber 30 Jahren” gestrichen.



b. In dem Satz ,Diese Untersuchung wurde nun wesentlich verbessert, weitere
behandelbare Erkrankungen sind in die Untersuchung eingeschlossen worden.”
werden die Worter ,,Untersuchung wurde nun wesentlich verbessert” durch die
Worter ,Untersuchungen werden stetig weiterentwickelt” ersetzt.

Dem Abschnitt ,Wann und wie wird untersucht?” wird folgender Satz angefugt:
»Wenn Sie weitere Fragen zur Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings haben,
kénnen Sie sich an lhre Arztin oder lhren Arzt wenden oder im Labor anrufen. Die
Kontaktdaten des Labors finden Sie im Untersuchungsheft ihres Kindes.”

Der Abschnitt ,,Wer erfahrt das Testergebnis?” wird wie folgt gedndert:

a. Der Satz ,In jedem Falle erhalt der Einsender der Blutprobe innerhalb weniger
Tage einen schriftlichen Befund vom Screeninglabor.” wird gestrichen.

b. Der Satz ,In dringenden Fallen wird unverziiglich zuséatzlich direkt it Ihnen
Kontakt aufgenommen“ wird wie folgt gefasst: ,Bei_. —auffalligen
Untersuchungsergebnissen wird unverziglich direkt mit Jhnen Kontakt
aufgenommen.”

c. Nach dem Satz ,Unauffallige Untersuchungsergebnisse werden Ihnen nur auf
Ihre personliche Nachfrage hin mitgeteilt.” wird folgender Satz angefiigt: ,Die
Kontaktdaten des Labors, an das die Blutprobe gesehickt wurde, werden im
Untersuchungsheft fir Kinder dokumentiert.”

In dem Abschnitt ,Was bedeutet das Testergebnis?”“ werden nach dem Satz ,Eine
Wiederholung eines Testes kann aber auch)notwendig sein, wenn z. B. der
Zeitpunkt der Blutabnahme nicht optimal war.” folgende Satze angefligt: ,,In diesen
Fallen sollte — vorausgesetzt Sie williger’ darin ein — dasselbe Labor die Tests
durchfihren. Wenn Sie Fragen zur Wigederholung der Untersuchung haben, kénnen
Sie im Labor anrufen.”

Nach dem Abschnitt ,,Was bedeutet das Testergebnis?“ wird folgender Abschnitt
eingefligt: ,Was miissen Sie fun, wenn der Screeningbefund auffallig ist?

Ilhnen wird von einer Arztin oder einem Arzt mitgeteilt, in welcher spezialisierten
Einrichtung Sie mit lhrem Kind eine Abklarungsuntersuchung durchfiihren lassen
konnen. Diese isthnotwendig, um den Screeningbefund zu Uberprifen und
eventuell TherapiemaRnahmen einzuleiten. Uber die Art der Untersuchung und die
Therapiemogliehkeiten werden Sie in dieser Einrichtung umfassend aufgeklart.”

Der Abschhitt ,Kénnen diese Krankheiten geheilt werden?” wird wie folgt
gedndert:

a.Die Uberschrift ,Kdnnen diese Krankheiten geheilt werden?“ wird wie folgt
gefasst: ,,Wie werden diese Krankheiten behandelt?”

b. Der Satz ,bAlle genannten Stoffwechseldefekte, endokrinen und
neuromuskuldaren Stérungen sowie Blut- und Immundefekte sind angeboren und
kdnnen in den meisten Fallen nicht geheilt werden.” wird gestrichen.

c. Der Satz ,Jedoch kdnnen die Auswirkungen dieser angeborenen Stoérungen mit
einer entsprechend frihzeitigen Behandlung vermieden oder zumindest
vermindert werden.” wird wie folgt gefasst: ,Die Auswirkungen dieser
angeborenen Stérungen konnen mit einer entsprechend friihzeitigen Behandlung
vermieden oder zumindest vermindert werden.”

d. In dem Satz ,lhr Einverstindnis umfasst nur die oben genannten
Zielerkrankungen sowie die Weitergabe der personenbezogenen Angaben zur
Durchflihrung des erweiterten Neugeborenen-Screenings.” wird das Wort ,,nur”



durch die Worter ,das erweiterte Neugeborenen-Screening auf” und das Wort
,Weitergabe” durch das Wort ,Verarbeitung” ersetzt.

e. Der Satz ,Wir sind mit der Durchfihrung der Untersuchung und der
Ubermittlung der hierfiir vorgesehenen Angaben einverstanden.” wird wie folgt
gefasst: ,Wir sind mit der Durchflihrung der Untersuchung, der Verarbeitung der
hierflr vorgesehenen Angaben und im Falle eines auffdlligen Befundes mit der
Befundiibermittlung durch die Laborarztin/den Laborarzt einverstanden.”

f. Dem Abschnitt werden folgende Satze angefligt: ,Auch sind wir im Falle eines
auffdlligen Befundes einverstanden mit der Befundweitergabe an eine von uns
noch auszuwdahlende spezialisierte Einrichtung, in der die Abklarungsuntersuchung
durchgefiihrt werden kann, sowie mit der Weitergabe unserer Kontaktdaternvan
diese zum Zweck der Kontaktaufnahme mit uns. Wenn sich das Kind no¢h im
Krankenhaus befindet, darf ein auffilliger Befund der behandelnden Afztin/dem
behandelnden Arzt im Krankenhaus durch die Laboréarztin/den ~Laborarzt
Ubermittelt werden, wenn wir hierin nach Befundiibermittlung an.gns eingewilligt
haben. Im Falle eines nicht abgeklarten auffilligen Befundes sowje €iner fehlenden
Zweitscreeningkarte sind wir mit der Kontaktaufnahme ;der Laborarztin/des
Laborarztes zwecks Erinnerung einverstanden. Wir nehmen.zur Kenntnis, dass wir
im Zuge einer Mitteilung eines auffdlligen Befundes” am Telefon von der
Laborarztin/von dem Laborarzt iber das weitere mdgliche Vorgehen informiert
werden. In diesem Gesprach werden wir<Qum Einwilligung in die 1.
Befundweitergabe an eine eventuell im Krankénhaus behandelnde Arztin oder
einen im Krankenhaus behandelnden Arzt, 25Befundweitergabe an eine von uns
dann auszuwdhlende spezialisierte Einrichtung und 3. in die Kontaktaufnahme
derselben mit uns sowie die Kontaktaufnahme der Laborarztin/des Laborarztes
zwecks Erinnerung gebeten.”

V. Die Anderungen der Richtliniettreten am Tag nach der Veréffentlichung 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 Beschltsses geltenden Fassung.

Die Tragenden Griinde zi@diesem Beschluss werden auf den Internetseiten des G-BA unter
www.g-ba.de veroffentlicht.

Berlin, den 21¢2Marz 2024
Gemeinsamer Bundesausschuss

gemald § 91 SGB V
Der Vorsitzende

Prof. Hecken
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