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Gemeinsamer
Bundesausschuss

Beschluss

des Gemeinsamen Bundesausschusses iiber eine Anderung

der Kinder-Richtlinie: &
Bewertung eines Neugeborenen-Screenings gemal § 26 d @Q
Flinften Buches Sozialgesetzbuch (SGB V) in Verbinduag/m

Qo

§ 135 Absatz 1 SGB V: Friherkennung eines Vitamin -

Mangels und weiterer Zielerkrankungen (Homoc urie,
Propionazidamie und Methylmalonazidurie) im'@weiterten
Neugeborenen-Screening Q@’

Nl
Vom 15. Mai 2025 (Q

Der Gemeinsame Bundesausschuss (G-BA) hat in sein&'tzung am 15. Mai 2025 beschlossen,
die Richtlinie tiber die Friiherkennung von Krankheiten bei Kindern (Kinder-Richtlinie) in der
Fassung vom 18. Juni 2015 (BAnz AT 18.08.201@ , die zuletzt durch die Bekanntmachung
des Beschlusses vom 21. Marz 2024 (BAnz A@Z.O7.2024 B3) gedndert worden ist, wie folgt
zu dndern: *

N\
%)
l. § 17 wird wie folgt geind Q\
1. InAbsatz1 werder\@h Nummer 16 folgende Nummern eingefiigt:

.

,17. Vitamin B12- el
18. Homocystindrie

19. Propionﬁgr{nie

20. Me@k]alonazidurie”

2. satz 2 wird nach Satz 5 folgender Satz eingefiigt: ,,Das Screening auf die
elkrankheiten der Nummern 17 bis 20 erfolgt in zwei Untersuchungsschritten; im

Leitmetaboliten Propionylcarnitin, Methionin und der Quotient aus Methionin und

GQ} ersten Schritt werden mittels Tandemmassenspektrometrie mindestens die

O

Phenylalanin bestimmt. Bei auffalligen Werten (aufgrund laborinternen Standards)

. Q)E erfolgt in einem zweiten Schritt aus der ersten Trockenblutkarte mittels
\)

Hochleistungsfliissigkeitschromatographie und Tandemmassenspektrometrie eine
Uberpriifung eines oder mehrerer der folgenden Parameter: Methylmalonsaure,
Methylcitrat, 3-OH-Propionsaure, Homocystein.“

Il. In § 18 wird in Absatz 2 und 5 jeweils die Angabe ,gemal § 17 Absatz 1 Nummer 15
und 16“ durch die Angabe ,gemaR § 17 Absatz 1 Nummer 15 bis 20 ersetzt.



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

1.

In dem Abschnitt , Auf welche Krankheiten wird untersucht” werden in dem Satz
»Hypothyreose, = Adrenogenitales = Syndrom  (AGS), Biotinidasemangel,
Galaktosamie, Phenylketonurie (PKU) und Hyperphenylalanindmie (HPA),
Ahornsirupkrankheit (MSUD), Fettsdurestoffwechseldefekte (MCAD-Mangel,
LCHAD-Mangel, VLCAD-Mangel), Carnitinzyklusdefekte, Glutaracidurie Typ |,
Isovalerianaciddmie, Tyrosinamie Typ |, Schwere kombinierte Immundefekte
(Severe combined Immunodeficiency, SCID), Sichelzellkrankheit, spinale
Muskelatrophie (SMA) (Krankheiten nachfolgend beschrieben).” nach dem W.
»(SMA)“ ein Komma und die Woérter ,Vitamin B12-Mangel, Homocystiputie,
Propionaziddmie und Methylmalonazidurie” eingefiigt. 0

In dem Abschnitt ,Seit dem Inkrafttreten des Gendiagnostikgesetzes i(ﬂ!hr 2010
werden von der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) beim Robert Kod@¥hstitut neu

aufzunehmende Reihenuntersuchungen fiir genetisch bedi Erkrankungen
bewertet. Fir die Reihenuntersuchungen auf Tyrosina yp |, schwere
kombinierte Imnmundefekte (SCID), Sichelzellkrankheit und sgifrale Muskelatrophie
(SMA) hat die GEKO die Einflihrung der Screenings bef“&yr et.”

wird Satz 2 wie folgt gefasst: .

,Fir die Reihenuntersuchungen auf Tyrosiném%ETyp I, schwere kombinierte
Immundefekte (SCID), Sichelzellkrankheit, inale Muskelatrophie (SMA),
Homocystinurie, Propionaziddmie un ethylmalonazidurie sowie zur
Friiherkennung eines Vitamin B12-Man hat die GEKO die Einfiihrung der
Screenings beflirwortet.”.

Nach dem Abschnitt ,Spinale Ml.@elatrophie (SMA) Mangel eines bestimmten
Proteins (Survival-Motor-Neuft ﬁ\(SMN)-Protein) flihrt zu einer zunehmenden
Muskelschwache mit riicklaufigér Entwicklung der Motorik und Einschrankung der
Lungenfunktion. Die ﬂ@pie erfolgt medikamentés und symptomatisch
(physiotherapeutisch ‘@abilitativ, orthopadisch, psychologisch). Die ersten
Krankheitssympto ei Kindern mit infantiler SMA (der haufigsten und
schwersten Auspfagung) treten bis zum 6. Lebensmonat auf. Unbehandelt
versterben di inder innerhalb von 1 bis 2 Jahren (Haufigkeit ca. 1/6 000 bis
1/11 000 Nnge orene).” werden folgende Abschnitte eingefiigt:

)
,Vitami -Mangel

Der min B12-Mangel beim Neugeborenen kann aufgrund vegetarischer oder
v er Erndhrung der Mutter (Haufigkeit 1/5 300 bis 1/100 000) oder aus anderen

\ﬁi der Mutter vorliegenden medizinischen Griinden (zum Beispiel

esorptionsstérungen) auftreten. Er kann aber auch beim Neugeborenen eine

%) erbliche Ursache haben (Haufigkeit 1/1 000 000).

Ein  unbehandelter Vitamin  B12-Mangel kann zum  Beispiel zu
Entwicklungsstérungen und Blutarmut fiihren.

Homocystinurie

Homocystinurie ist eine seltene Stoffwechselerkrankung, die zum Beispiel
Entwicklungsstérungen, Sehprobleme und Krampfanfille verursachen kann
(Haufigkeit 1/170 000 bis 1/500 000).

Propionaziddmie und Methylmalonazidurie

Propionazidamie und Methylmalonazidurie sind seltene
Stoffwechselerkrankungen, die zum  Beispiel zu  Herzerkrankungen,
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Entwicklungsstérungen und Niereninsuffizienz fihren kénnen (Haufigkeit 1/30 000
bis 1/350 000).“

4. In dem Abschnitt ,Hinweis: Nicht bei allen oben genannten Erkrankungen kann die
rechtzeitige Behandlung Krankheitsfolgen vollstandig verhindern. Eine umgehende
Behandlung ermoglicht dem betroffenen Kind in den meisten Féllen eine normale
Entwicklung.” wird Satz 2 wie folgt gefasst: ,Eine friihe Diagnose und eine
umgehende Behandlung ermdéglichen dem betroffenen Kind in den meisten Fallen
eine normale Entwicklung.” Q)(\‘

O

A Die Anderungen der Richtlinie treten am Tag nach der Veréffentlichun Gm
Bundesanzeiger in Kraft. Sie sind erst nach Ablauf von zwdlf Monate ach
Beschlussfassung anzuwenden. Bis zu diesem Zeitpunkt gilt die Richtlinie infilrfer vor
dem Inkrafttreten dieses Beschlusses geltenden Fassung. (b

©

Die Tragenden Griinde zu diesem Beschluss werden auf den Interne}ill des G-BA unter

www.g-ba.de veroffentlicht. <Q
Berlin, den 15. Mai 2025 y\% ‘

Gemeinsamer Bundesauss@ss
gemal § 91 SG

Der Vorsit
S



