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Stellungnahme der DGKL e.V. gemaB 1. Kapitel § 8 Absatz 2 Satz 1 Buchstabe a) Ver-fO
G-BA hier: Anderung der Richtlinie iiber die Friiherkennung von Krankheiten bei Kindern
(Kinder-Richtlinie): Screening auf Sichelzellkrankheit bei Neugeborenen

Sehr geehrter Herr Prof. Hecken, sehr geehrte Frau Dr. Thomas,

wir bedanken uns fiir die Mdglichkeit, den Beschlussentwurf zur Kinder-Richtlinie aus unserer
fachlichen Sicht zu bewerten. Die DGKL e.V. begriiBt die Einflihrung eines Neugeborenen-
Screenings zur Friherkennung einer Sichelzellkrankheit und die Aufnahme dieser neuen
Zielkrankheit in Abschnitt I , Erweitertes Neugeborenen-Screening" der Kinder-Richtlinie und hat
folgende Anmerkungen.

e Anderung in §17 Abs. 2. ,,Das Screening auf die Zielerkrankung Nummer 15 wird mit
den Messmethoden Tandemmassenspektrometrie durchgefiihrt."

Als weitere Messmethoden fir das Sichelzellerkrankung-Screening (SCD-Screening) empfehlen
wir, neben HPLC auch Elektrophorese aufzunehmen. Weiterhin sind nach unserem Kenntnisstand
kommerzielle PCR und MALDI-TOF basierte Verfahren flir das SCD-Screening in der finalen
Entwicklungsphase.

Wir bitten zu bedenken, dass mit der Beschrankung auf einzelne Testmethoden innovative
Testverfahren mit einer mdglicherweise besseren Effizienz fur das Neugeborenenscreening nicht
genutzt werden kdnnen. Durch den Hinweis, dass grundsatzlich IVD-zertifizierte Testkits zu
verwenden sind, wirde ein Qualitadtsstandard definiert, der eine Benennung von Messmethoden
nicht mehr erforderlich macht. Fir die externe Qualitatssicherung ist die Verfligbarkeit von
Ringversuchen flir das NGS-Programm durch die deutschen Ringversuchsanbieter zu prifen.

e §18 und §25 Vorgehen bei positiven Screeningbefund

Der Laborarzt ist fir die angemessene unverzugliche Abklarung und gegebenenfalls
Therapieeinleitung verantwortlich. Der damit verbundene erhebliche Aufwand fur Organisation,
Beratungsleistung und Nachverfolgung sollte als Trackingaufgabe in §25 klar definiert sein.
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¢ § 28 Anpassung

Flr das Screening auf SCD ist aus fachlicher Sicht eine Evaluation
nach 5 Jahren sinnvoll, um belastbare Aussagen zu den Qualitdtsparametern machen zu kénnen.

¢ Beschlussentwurf Seite 4 II. Inkrafttreten der Richtlinie

Flr die Umsetzung der geanderten Kinderrichtlinie wird je nach Verfligbarkeit der zu
beschaffenden Analysentechnik und der Testkits mit einem Ubergangszeitraum von 3-6 Monaten
gerechnet, um die apparativen und organisatorischen Anpassungen fiir den Start des
Sichelzellscreenings vornehmen zu kdnnen.

¢ Elterneinwilligung

Da so gut wie keine falsch positiven Befunde erwartet werden, ist flir alle betroffenen Familien bei
positivem Screeningbefund eine erhéhte Erkrankungswahrscheinlichkeit anzunehmen. Der Satz
~Aus dieser Untersuchung allein lassen sich keine Aussagen Uber familidre Risiken ableiten™ ware
in diesem Fall nicht richtig.

e Tragende Griinde Punkt 2.5 Wirtschaftlichkeit

Die ungefédhren Kosten pro Screening werden auf 5,00 Euro netto bei Verwendung von
Chromatographie mit IVD-Testkit geschatzt.

Fir Rickfragen stehen wir Ihnen jederzeit zur Verfligung.

Mit freundlichen GriBen,
im Auftrag der Mitglieder und des Prasidiums der DGKL

Univ.-Prof. Dr. med. Matthias Nauck Dr. med. Katrin Borucki
Prasident der DGKL Schriftfihrerin der DGKL

Uber die DGKL e. V. (www.dgkl.de)

Die Deutsche Gesellschaft fiur Klinische Chemie und Laboratoriumsmedizin e. V. (DGKL) ist die
wissenschaftliche Fachgesellschaft der Laboratoriumsmedizin in Deutschland. Als Mitglied der
European Federation of Clinical Chemistry and Laboratory Medicine (EFLM) und der International
Federation of Clinical Chemistry and Laboratory Medicine (IFCC) vertritt sie Deutschland in der
Laboratoriumsmedizin in Europa und weltweit.
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