Deutsche Interessengemeinschaft Phenylketonurie @
und verwandte Stoffwechselstdérungen e.V. ?LKU

Stellungnahme und Ergdnzungsvorschlag

Zum

Referentenentwurf des Bundesministeriums fir Gesundheit
Entwurf eines Gesetzes
zur Starkung der Gesundheitsversorgung In der Kommune

(Gesundheitsversorgungsstarkungsgesetz — GVSG)

Die Deutsche Interessengemeinschaft Phenylketonurie und verwandte angeborene Stoffwechsel-
stérungen (DIG PKU) e.V. ist die bundesweit aktive Selbsthilfe- und Selbstvertretungsorganisation
fur Menschen mit Phenylketonurie (PKU) und verwandten angeborenen Stoffwechselstdrungen.
Der 1975 gegriindete gemeinniitzige Verein mit seinen derzeit etwa 1700 Hauptmitgliedern vertritt
die Interessen und Bedarfe der betroffenen Patientinnen und Patienten sowie ihrer Angehdrigen.

Phenylketonurie (PKU, ICD-10: E70.0, E70.1) ist eine seltene erbliche Stérung im Stoffwechsel der
Aminosaure Phenylalanin. Unbehandelt fihrt die Erkrankung zu Entwicklungsverzégerungen und
schweren geistigen und korperlichen Behinderungen. Dank der friihzeitigen Diagnose durch das
Neugeborenenscreening und einer lebensbegleitende streng eiwei3arme Erndhrungstherapie bei
gleichzeitiger Substitution von Aminosauren kdnnen diese Symptome weitgehend vermieden wer-
den. Seit einigen Jahren stehen eine Kofaktor-Therapie (Tetrahydrobiopterin, BH4) und eine En-
zymersatztherapie (Pegvaliase, PEG-PAL) zur Verfigung, auf die jedoch nur eine Minderheit der
Patientinnen und Patienten anspricht (BH4) bzw. die in der Umstellung und Anwendung sehr kom-
plex ist (PEG-PAL).
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Stellungnahme zum Gesetzentwurf

Wir begriRen die Zielsetzungen des Gesetzentwurfes. Inhaltlich schlieBen wir uns den Stellung-
nahmen unserer Dachorganisationen Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe von Menschen mit
Behinderung, chronischer Erkrankung und ihren Angehdrigen — BAG SELBSTHILFE e.V. und Alli-
anz Chronischer Seltener Erkrankungen — ACHSE e.V. an.

Erganzend dazu schlagen wir eine weitere Anderung des § 116b SGB V vor:

A. Problem und Ziel

Bis in die friihen 1990er Jahre hinein wurde die seltene erbliche Stoffwechselstérung Phenylke-
tonurie (ICD-10: E70.0, E70.1) falschlicherweise fiir eine padiatrische Erkrankung gehalten. Seit-
dem ist es jedoch wissenschaftlicher Konsens, dass die Patientinnen und Patienten lebenslang
behandelt werden missen, wie es zum Beispiel in den Europaischen Behandlungsileitlinien fir je-
den Patienten empfohlen wird [1]. So wie Kinder und Jugendliche mit dieser und anderen seltenen
erblichen Stoffwechselerkrankungen haben daher auch erwachsene Betroffene einen legitimen
Anspruch darauf, dass ihr Versorgungsbedarf gedeckt wird und sie systematisch in spezialisierten
Fachzentren betreut werden. Abweichend von allen anderen Erkrankungen und Erkrankungszu-
standen beschrankt jedoch der § 116b SGB V die Ambulante Spezialfacharztliche Versorgung
ohne Angabe von Griinden nach wie vor auf Kinder mit angeborenen Stoffwechselstérungen.
Diese Einschrankung muss im Sinne des Grundsatzes der generationenibergreifenden Gleichbe-

handlung aufgehoben werden.

B. Lésung

Die spezialfacharztliche ambulante Versorgung von erwachsenen Menschen mit angeborenen
Stoffwechselerkrankungen wie zum Beispiel Phenylketonurie in Deutschland ist unzureichend.
Ausgehend von einer Pravalenz von ca. 1:10.000 [2] und basierend auf den Bevolkerungsdaten
des Statistischen Bundesamtes [3] leben derzeit ca. 1430 frih diagnostizierte Kinder und Jugend-
liche bis 18 Jahren sowie ca. 6970 Erwachsene mit dieser Erkrankung in Deutschland. Laut Or-
phanet wird die Versorgung der Kinder und Jugendlichen wird durch 49 padiatrische Einrichtungen
gewabhrleistet, wahrend fur Erwachsene nur 15 Einrichtungen gelistet sind [4]. In der Folge werden

etliche Patientinnen und Patienten bis ins hohe Erwachsenenalter durch padiatrische Zentren mit
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begrenzten Kapazitaten mitversorgt. Viele Erwachsene werden jedoch beim Ubergang von der

padiatrischen zur adulten Versorgung nicht weiter betreut [5].

Die Moglichkeiten des Gesetzgebers, diese Situation zu verbessern sind beschrankt. Eine Been-
digung der unbegrundeten Einschrankung der Ambulanten spezialfacharztlichen Versorgung auf
Kinder mit angeborenen Stoffwechselstérungen ist jedoch ein wichtiges Signal und ein gesetzlicher
Auftrag an die Selbstverwaltung im Gesundheitswesen, den Versorgungsanspruch der erwachse-
nen Patientinnen und Patienten zu erftillen. Der folgende Ergdnzungsvorschlag passt daher zu den
im Gesetzentwurf vorgesehenen Anderungen des §116b SGB V.

C. Erganzungsvorschlag:

Wir schlagen die folgende Erganzung des Gesetzentwurfs in Artikel 1 (Anderung des Fiinften Bu-

ches Sozialgesetzbuch) als neue Ordnungszahl 18 vor:

In § 116b Absatz 1 Nummer 2 Buchstabe j werden die Worte ,,Versorgung von Kindern mit“

gestrichen.

Neue Formulierung:

(1) Die ambulante spezialfacharztliche Versorgung umfasst die Diagnostik und Behandlung kom-
plexer, schwer therapierbarer Krankheiten, die je nach Krankheit eine spezielle Qualifikation, eine
inter-disziplinare Zusammenarbeit und besondere Ausstattungen erfordern. Hierzu gehdren nach
Maf3gabe der Absatze 4 und 5 insbesondere folgende Erkrankungen mit besonderen Krankheits-
verlaufen, seltene Erkrankungen und Erkrankungszustande mit entsprechend geringen Fallzahlen
sowie hochspezialisierte Leistungen:

(...)

2. seltene Erkrankungen und Erkrankungszustande mit entsprechend geringen Fallzahlen wie
(...)

j) Mersergung-ven-Kindern-mit angeborenen Stoffwechselstérungen.

Die weiteren Ordnungszahlen verandern sich entsprechend.

Hiddenhausen, den 29. April 2024
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