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GKV-Spitzenverband fordert 40% Leistungsabwertung in der Humangenetik und
somitin der Diagnostik von Patienten mit seltenen genetischen Erkrankungen (SE)

Weltweit leiden etwa 350 Millionen Menschen an seltenen genetischen Erkrankungen
(SE), davon sind 80% genetisch bedingt. Uber 60-70% der Betroffenen sind Kinder (1),
30-40% betreffen Tumorpatienten sowie Patienten mit neurologischen oder
metabolischen Erkrankungen. Fur 3-4 Mio. Menschen mit seltenen genetischen
Erkrankungen wird der Versorgungsauftrag in Deutschland zu 90% in der ambulanten
vertragsarztlichen Versorgung getragen, nicht in gesonderten Versorgungsvertragen oder
Modellvorhaben. Die Kenntnis der genetischen Ursachen hat invielen Fallen
unmittelbare therapeutische Relevanz.

Anerkannter medizinischer Standard ist, dass jeder Patient mit einer seltenen
genetischen Erkrankung Zugang zur effektivsten Diagnostik und individualisierter,
wirksamer Therapie bekommen sollte. Das verhindert Nebenwirkungen
unwirksamer und belastender Therapien, verbessert Prognosen und
Uberlebenschancen.

Bei Kindern unter 5 Jahren mit SE hat genetische Diagnostik in 68,9% der Falle
therapeutische Konsequenzen (2). Sie verkirzt die diagnostische Odyssee und Zeit bis
zu einer wirksamen Therapie um 2-3 Jahre (3). Eine frihe Indikationsstellung senkt die
Rate an die Diagnostikkosten um 62% und die Behandlungskosten um 80% (4,5).
Keinem Kind mit einer SE sollte, vor dem Hintergrund der vorhandenen diagnostischen
und therapeutischen Maglichkeiten, eine genetische Diagnostik vorenthalten bleiben.

Ca. 10-20% aller Tumorerkrankungen sind auf eine vererbte genetische Veradnderung
zurlckzufuhren (6). Bei 9% aller Patienten hat die Kenntnis einer genetischen Ursache
unmittelbare therapeutische Konsequenz (7,8). Keinem Tumorpatienten sollten
unwirksame Therapien mit entsprechenden Nebenwirkungen, Folgeschaden und
Prognoseverschlechterung zugemutet werden.

Humangenetische Diagnostik ist die Basis moderner, individualisierter Medizin.
Unbedachte SparmaBnahmen werden die Zukunft nicht aufhalten. Sie treffen allem
voran unsere Kleinsten, in der Summe 3-4 Mio. Patienten mit SE in Deutschland, fiir
die wir Versorger, als Arzte und Krankenkassen, Verantwortung iibernehmen
miissen. Die SparmaBnahmen sparen kein Geld, sie kosten Geld und generieren
Leid. Sie bedeuten einen Riickschrittin der medizinischen Versorgung.

Wir fordern
o Sicherung humangenetischer Diagnostik in einer modernen medizinischen
Versorgung

o Extrabudgetare Vergiitung therapierelevanter humangenetischer Diagnostik
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Das Arzteblatt greift am Tag der seltenen Erkrankungen die Therapieoptionen fiir
diese Patienten auf, ohne Diagnhostik werden sie diese Option nicht bekommen.
https://170770.seul.cleverreach.com/m/8594811/602314-
479a777012698c220b2d5be6a4567c210b87faef244bec668f7b1bb4d477¢c14bb525f8a1
b0fdc1f6b786648dde1c60d4

Die Vorstande der Deutschen Gesellschaft fur Humangenetik e.V. (GfH) und des
Berufsverbands Deutscher Humangenetiker e.V. (BVDH)
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