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Einheitlicher Bewertungsmaßstab (EBM)
● Neufassung im Bereich genetische Untersuchungen seit 01.07.2016
● Öffnung für neue Methoden
● Kapitel 19: Molekularpathologie

● Genehmigungspflicht
● GOP 11449
● GOP 11514

● Schriftliches wissenschaftlich begründetes ärztliches Gutachten gemäß GOP 11304 EBM 

● GOP 19425
● Schriftliches wissenschaftlich begründetes ärztliches Gutachten gemäß GOP 19406 EBM 
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● GOP 11449
● Weiterführende Diagnostik bestimmter monogener Erkrankungen (Abschnitt 11.4.2)

(Cyst. Fibrose, Muskeldystrophie Typ Duchenne/Becker, Hämophilie A, Spinale Muskelatrophie, Lynch-
Syndrom, Hereditäres Mamma-/Ovarial-Karzinom)

● GOP 11514
● Suche nach konstitutionellen (Keimbahn)-Mutationen in krankheitsassoziierten Genen 

> 25 kb bei seltenen Erkrankungen

● GOP 19425
● Suche nach somatischen (z.B. tumorbedingten) Mutationen in krankheitsassoziierten 

Genen > 20 kb
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Änderung des EBM
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● Seltene Erkrankung

● < 5 : 10.000 Einwohner 
(Verordnung (EG) Nr. 141/2000 vom 16.12.1999 über orphan drugs)

● In der EU derzeit 7.000 – 8.000 Erkrankungen als selten eingestuft

● In Deutschland (EU) leiden ca. 4 Mio (30) Menschen an einer seltenen 
Erkrankung

● Internet:
● orpha.net – eurogentest.org – omim.org – namse.de

Humangenetik: Herausforderungen bei der Begutachtung



Gesetze - Richtlinien
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● Gesetz über genetische Untersuchungen bei Menschen (Gendiagnostikgesetz –
GenDG)

● Richtlinien der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) beim Robert-Koch-Institut 
(RKI)

● Richtlinie Aufklärung Abstammung
● Richtlinie Aufklärung medizinische Zwecke
● Richtlinie Bundesärztekammer
● Richtlinie Genetische Beratung
● Richtlinie Genetische Untersuchungen bei nicht-einwilligungsfähigen Personen
● Richtlinie Medizinische Bedeutung genetischer Eigenschaften
● Richtlinie Qualitätssicherung genetischer Analysen zu medizinischen Zwecken
● Richtlinie Qualitätssicherung Qualifikation Abstammungsbegutachtung
● Richtlinie Genetische Reihenuntersuchungen
● Richtlinie vorgeburtliche Untersuchung
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● Vereinbarung von Qualitätssicherungsmaßnahmen nach § 135 Abs. 2 SGB V 
zur Erbringung von molekulargenetischen Untersuchungen bei monogenen 
Erkrankungen der Kassenärztlichen Bundesvereinigung
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Fachgesellschaften
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● Ad-hoc-Kommission Gendiagnostik der Deutschen Gesellschaft für 
Humangenetik
● Zur Definition des klinischen Nutzens genetischer Diagnostik bei erblichen 

Krankheiten – Eckpunkte für eine Kriterienentwicklung

● Deutsche Gesellschaft für Humangenetik
● S1 Leitlinie: Molekulargenetische Diagnostik mit Hochdurchsatzverfahren, 

beispielsweise mit Next-Generation Sequencing

● Europäische und Internationale Leitlinien 
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Qualifikation
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● Facharzt / Zusatzbezeichnung Humangenetik

● Qualifikation fachgebundene genetische Beratung (72 Stunden)

Humangenetik: Herausforderungen bei der Begutachtung
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● Gutachten der SEG 7 unter Beteiligung der SEG 4
● Molekulargenetische Untersuchungen bei seltenen erblichen Erkrankungen
● Im Rahmen der Krankenbehandlung gemäß § 27 SGB V (23.05.2018)

● Sozialmedizinisches Gutachten „Gendiagnostik bei Myopathien“ (06/2017)
● Sozialmedizinisches Gutachten „Gendiagnostik bei Epilepsie“ (in Vorb.)

● Gründung einer AG Genetik unter Einbindung aller Kompetenzeinheiten der 
MDK-Gemeinschaft

● Durchführung von Fachseminaren zur Qualifikation von Gutachterinnen und 
Gutachtern der MDK-Gemeinschaft

● Gutachten des KCO zur „Companion Diagnostic“

Humangenetik: Herausforderungen bei der Begutachtung
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Humangenetik: Herausforderungen bei der Begutachtung

424

1045

8

Anzahl

11449
11514
19425

Erstbegutachtung: 388 (91,5%)

Erstbegutachtung: 882 (84,4%)

MDS, Stand 11/18
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1045

Anzahl

11449
11514

MDS, Stand 11/18

Rechnungsprüfung: 4

Rechnungsprüfung: 5
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Humangenetik: Herausforderungen bei der Begutachtung

103

45

43

26
29

Anzahl

Entwicklungsstörungen

Netzhautdystrophien

Myopathien

Neuropathien

Kardiomyopathien

MDS, Stand 11/18
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Humangenetik: Herausforderungen bei der Begutachtung

62%

22%

GOP 11304

11449
11514

MDS, Stand 11/18

Gutachten Antragsteller vollständig
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● Diagnostik / Krankheit / Therapeutische Konsequenz – Leistungspflicht GKV?
● Prädiktive / Pränatale Diagnostik
● (Trio-)Exom-Analyse
● Genome Editing (CRISPR / Cas)
● ……………………………………….

● Genvarianten
● P - pathogenic
● L - likely pathogenic
● VUS - variant of uncertain significance
● LB - likely benign
● B - benign
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Personalisierte Medizin – Individualisierte Medizin
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● Gen
● Genexpression
● Pharmakogenetik

● Nutrigenomics
● Proteomics
● Metabolomics

● Personalized – Personalisiert / Individualisiert 
● „stratifiziert“

Humangenetik: Herausforderungen bei der Begutachtung
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SGB V - § 27 Krankenbehandlung

(1) Versicherte haben Anspruch auf Krankenbehandlung, wenn sie notwendig 
ist, um eine Krankheit zu erkennen, zu heilen, ihre Verschlimmerung zu 
verhüten oder Krankheitsbeschwerden zu lindern. 
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Rechtsprechung (BSG SozR 3-2500 § 27 Nr. 5)
● Regelwidriger Körper- oder Geisteszustand, der die Notwendigkeit einer 

Heilbehandlung, die Arbeitsunfähigkeit oder beides zur Folge hat.
● Die Definition der Krankheit orientiert sich hierbei am so genannten Leitbild des 

(„durchschnittlich“) gesunden Menschen.
● Regelwidrigkeit erfordert Einbeziehung des Alters

● Behandlungsbedürftigkeit liegt nur dann vor, wenn ein regelwidriger 
Körperzustand nach den Regeln der ärztlichen Kunst einer Behandlung mit 
dem Ziel der Heilung, der Besserung oder der Verhütung der Verschlimmerung 
des anomalen Zustands oder der Linderung von Krankheitsbeschwerden 
zugänglich ist.
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Krankheit
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● Spinale Muskelatrophie (SMA)

Humangenetik: Herausforderungen 
bei der Begutachtung

Spinraza wird zur Behandlung 
der 5q-assoziierten spinalen 
Muskelatrophie angewendet.



„take home message“
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● Große Fallzahlen 
● Kurze Bearbeitungszeit
● Hohe Fachkompetenz
● Rasch fortschreitende Erkenntnisse
● Exom-Analyse: Krankenbehandlung / Forschung?

● Qualitätssicherung
● Trennung von Forschung / Krankenversorgung
● Vertragliche Regelungen
● stellen System-Herausforderungen dar

Humangenetik: Herausforderungen bei der Begutachtung



„take home reflection“
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Humangenetik: Herausforderungen bei der Begutachtung

„Conflicting interpretation of genetic findíngs from multiplex panel testing used in clinical practice is frequent and may
have implications for medical management decisions.“ (Balmana, J Clin Oncology 2016)

Wie weit kann / muss Diagnostik gehen?
Exom-Analyse und Ethik, Forschung ? 

Bedarf der Krankheitsbegriff im SGB V einer Konkretisierung?

Rechtsprechung?

Genvarianten und Schwangerschaft?

ETHIK

P - pathogenic
L - likely pathogenic
VUS - variant of uncertain significance
LB - likely benign
B - benign



Vielen Dank !

PD Dr. med. Heinz Jürgen Deuber
MDK Bayern
Kirschäckerstr. 23
96052 Bamberg
Tel.: 0951-93545202
E-Mail: heinz-juergen.deuber@mdk-bayern.de
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