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LIEBE VERTRAGSARZTINNEN, LIEBE VERTRAGSARZTE,

genetische Untersuchungen spielen bei der Klassifizierung, Therapieentscheidung und Prognose fiir Krank-
heiten eine immer groRere Rolle. Jeder Vertragsarzt und jede Vertragsarztin kann sie grundsatzlich durch-
flhren. Dabei gelten besondere Anforderungen — sie reichen von der fachlichen Qualifikation tber die Be-
ratung des Patienten bis zur Ubermittlung des Ergebnisses.

Aufgrund der Bedeutung genetischer Untersuchungen auf ererbte Eigenschaften fiir den Einzelnen und in
der Regel auch fiir dessen Angehdrige hat der Gesetzgeber die Anforderungen fiir humangenetische Unter-
suchungen zu medizinischen Zwecken in einem speziellen Gendiagnostikgesetz (GenDG) konkretisiert. Das
Gesetz ist seit dem 1. Februar 2010 in Kraft und gilt neben dem Einheitlichen BewertungsmaRstab (EBM),
der die Bestimmungen lber die abrechnungsfahigen Leistungen enthalt. Die Regelungen des Gendiagnos-
tikgesetzes und des EBM sind somit von Ihnen als Vertragsarztin oder als Vertragsarzt zu beachten, wenn
Sie humangenetische Untersuchungen durchfiihren. Fiir tumorgenetische Untersuchungen auf erworbene
somatische genetische Veranderungen sind die Abrechnungsbestimmungen des EBM zu beachten. Das
Gendiagnostikgesetz umfasst diese Untersuchungen nicht.

Was Sie bei welchen genetischen Untersuchungen beachten sollten, fasst diese PraxisinfoSpezial zusam-
men. Dabei wird zwischen humangenetischen Untersuchungen auf ererbte Eigenschaften und tumorgeneti-
schen Untersuchungen auf erworbene somatische genetische Veranderungen unterschieden.

Bitte beachten Sie: ,,Untersuchung” wird im Folgenden im Sinne des Gendiagnostikgesetzes verstanden und
umfasst damit die Indikationsstellung, Aufklarung, Einwilligung und genetische Beratung (sofern erforder-
lich) sowie die genetische Laboranalyse, den Gentest. Ein Arzt-Patienten-Kontakt ist dabei immer Voraus-
setzung.

HUMANGENETISCHE UNTERSUCHUNGEN: ANFORDERUNGEN NACH
DEM GENDIAGNOSTIKGESETZ

Humangenetische Untersuchungen auf ererbte Eigenschaften kénnen beispielsweise dabei helfen, kom-
plexe Erkrankungen sicherer zu klassifizieren, zuséatzliche Informationen zur Prognose zu gewinnen und —
sofern verfligbar — Therapieoptionen zu identifizieren. Die speziellen Anforderungen fir die Durchfiihrung
und Veranlassung solcher Untersuchungen sind im Gendiagnostikgesetz festgelegt und werden durch die
Gendiagnostik-Kommission in Richtlinien ausgestaltet. Die interdisziplindr zusammengesetzte, unabhangige
Kommission besteht aus Sachverstandigen aus den Bereichen Medizin, Biologie, Ethik und Recht sowie Ver-
tretern von Patienten-, Selbsthilfe- und Verbraucherorganisationen.

Grundsétzlich darf nach dem Gendiagnostikgesetz jeder Vertragsarzt unter Beachtung der Fachgebietsgren-
zen diagnostische humangenetische Untersuchungen (s.u.) durchfiihren und die hierfiir notwendigen gene-
tischen Laboranalysen veranlassen. Dies gilt auch fiir erméchtigte und angestellte Arzte sowie genehmigte
Assistenten. Einschrankungen gelten bei pradiktiven genetischen Tests (s. S. 4).

DREI ARTEN VON HUMANGENETISCHEN UNTERSUCHUNGEN
1. Diagnostische humangenetische Untersuchungen

Als diagnostische humangenetische Untersuchungen klassifiziert das Gendiagnostikgesetz Untersuchungen:

a) zur Abklarung einer bereits bestehenden Erkrankung oder gesundheitlichen Stérung

b) zur Abkldrung, ob genetische Eigenschaften vorliegen, die zusammen mit der Einwirkung bestimmter
duBerer Faktoren oder Fremdstoffe eine Erkrankung oder gesundheitliche Stérung auslésen kénnen

c) zur Abklarung, ob genetische Eigenschaften vorliegen, die die Wirkung eines Arzneimittels beeinflussen
kénnen
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Abrechnung: Genetische Laboranalysen fiir diagnostische genetische Untersuchungen sind grundsatzlich
nach EBM berechnungsfahig (Kapitel 11). Allerdings diirfen genetische Untersuchungen nach b) und c) nur
bei bestimmten Indikationen abgerechnet werden. In diesem Fall gibt es fiir die jeweilige Indikation eine
spezifische Gebilihrenordnungsposition (GOP) im EBM.

2. Pradiktive genetische Untersuchungen

Als pradiktive genetische Untersuchung klassifiziert das Gendiagnostikgesetz eine genetische Untersuchung
mit dem Ziel der Abklarung

a) einer erst zukiinftig auftretenden Erkrankung oder gesundheitlichen Stérung
b) einer Anlagetragerschaft fir Erkrankungen oder gesundheitliche Stérungen bei Nachkommen

Besonderheit bei den fachlichen Anforderungen

Nur Facharzte fir Humangenetik und Fachéarzte, die sich beim Erwerb einer Facharzt-, Schwerpunkt- oder
Zusatzbezeichnung fiir genetische Untersuchungen innerhalb ihres Fachgebietes qualifiziert haben, diirfen
pradiktive genetische Untersuchungen durchfiihren.

3. Vorgeburtliche genetische Untersuchungen

Eine vorgeburtliche genetische Untersuchung des Ungeborenen darf nur vorgenommen werden, soweit
diese auf bestimmte genetische Eigenschaften abzielt, die seine Gesundheit wahrend der Schwangerschaft
oder nach der Geburt beeintrachtigen. Auch wenn eine Behandlung des Embryos oder Fétus mit einem Arz-
neimittel vorgesehen ist, dessen Wirkung durch bestimmte genetische Eigenschaften beeinflusst wird, ist
eine Untersuchung moglich, sofern eine spezifische GOP im EBM enthalten ist. Eine Untersuchung auf eine
Erkrankung, die nach dem allgemeinen Stand von Wissenschaft und Technik erst nach Vollendung des

18. Lebensjahres ausbricht, darf nicht vorgenommen werden (§ 15 Abs. 2 GenDG).

GENETISCHE BERATUNG

Eine humangenetische Untersuchung erfordert immer die Prifung, ob und wann eine genetische Beratung
nach dem Gendiagnostikgesetz (§ 10) durchzufiihren ist. Nur Arzte mit einer bestimmten Qualifikation diir-
fen sie durchfiihren. Die Beratung ist zudem zu dokumentieren. Die Details zur Beratung regelt die Richtli-
nie ,,Genetische Beratung” der Gendiagnostik-Kommission.

Inhaltliche Anforderungen: Was die Beratung umfasst

Die genetische Beratung nach dem Gendiagnostikgesetz soll den betroffenen Personen Hilfestellung bei der
Entscheidungsfindung fiir oder gegen die genetische Untersuchung geben. Sie dient der Unterstitzung ei-
ner bewussten Ausiibung des Selbstbestimmungsrechtes.

Die Beratung soll dem Einzelnen oder gegebenenfalls auch der Familie helfen, medizinisch genetische Fak-
ten zu verstehen und deren Relevanz fiir das weitere Leben einordnen zu kénnen, Entscheidungsalternati-
ven zu bedenken (Wissen — Nichtwissen), selbstbestimmte Entscheidungen zu treffen und individuell ange-
messene Verhaltensweisen zu wahlen.

Pflicht zur Beratung: ja oder nein

Ob und zu welchem Zeitpunkt eine genetische Beratung stattfindet, hdngt von der Art der humangeneti-
schen Untersuchung ab:

Diagnostische genetische Untersuchung

» Bei Vorliegen eines unauffalligen Ergebnisses soll eine Beratung angeboten werden.

> Bei einem auffalligen Ergebnis fiir eine nicht behandelbare Erkrankung muss eine Beratung angeboten
werden.
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Pradiktive genetische Untersuchung

Die betroffene Person ist vor der genetischen Untersuchung und nach Vorliegen des Untersuchungsergeb-
nisses genetisch zu beraten.

Vorgeburtliche genetische Untersuchung

Die Schwangere hat Anspruch auf eine genetische Beratung vor der Untersuchung und nach Vorliegen des
Untersuchungsergebnisses. Der Arzt ist verpflichtet, die Frau auf den Beratungsanspruch nach Paragraf 2
des Schwangerschaftskonfliktgesetzes (SchKG) hinzuweisen. Gegebenenfalls vermittelt er im Einvernehmen
mit der Schwangeren den Kontakt zu einer Beratungsstelle (§ 3 SchKG).

Patient verzichtet auf Beratung: Was ist zu tun?

Fir die betroffene Person bleibt die Wahrnehmung der angebotenen Beratung freiwillig; es steht ihr
frei, darauf zu verzichten. Bei einer diagnostischen genetischen Untersuchung kann der Verzicht
miindlich erfolgen.

Nur schriftliche Erklarung des Verzichts: Vor pradiktiven und vorgeburtlichen genetischen Untersu-
chungen ist eine Beratung gemal Gendiagnostikgesetz grundsatzlich Pflicht (§ 15 Abs. 3 GenDG). Al-
lerdings kann auch hier im Einzelfall auf die genetische Beratung verzichtet werden (§ 15 Abs. 3
i.V.m. § 10 Abs. 2 GenDG). In diesem Fall muss die Person zuvor schriftlich Gber die Beratungsinhalte
informiert worden sein. Zudem muss der Verzicht schriftlich erfolgen. Fiir einen wirksamen Verzicht
erscheint es deswegen geboten, dass der Arzt, demgegentiber der Verzicht erklart wird, grundsatz-
lich eine Beratung gemaR Gendiagnostikgesetz vornehmen darf.

Fachliche Anforderungen: Wer beraten darf

» Facharzte fir Humangenetik diirfen aufgrund ihrer Weiterbildung genetische Beratungen fir alle hu-
mangenetischen Untersuchungen durchfiihren. Dies gilt auch fir pradiktive und vorgeburtliche geneti-
sche Untersuchungen.

» Facharzte der folgenden Gebiete, die ihre Gebietsbezeichnung nach der Musterweiterbildungsordnung
2018 erlangt haben, diirfen in den Grenzen ihres Fachgebietes eine genetische Beratung — auch fir pra-
diktive oder vorgeburtliche humangenetische Untersuchungen — durchfiihren:

Augenheilkunde

Frauenheilkunde und Geburtshilfe
Haut- und Geschlechtskrankheiten
Innere Medizin

Kinder- und Jugendmedizin
Neurologie

Urologie

sowie

Facharzte mit der Zusatz-Weiterbildung Hamostaseologie
» Fachdrzte mit der Zusatzbezeichnung Medizinische Genetik in den Grenzen des jeweiligen Gebietes diir-
fen ebenfalls beraten.

Alle anderen Fachérzte kdnnen sich durch die Fortbildung , Qualifikation zur fachgebundenen genetischen
Beratung” entsprechend qualifizieren. AnschlieRend dirfen sie die genetische Beratung in den Grenzen ih-
res Fachgebietes durchflihren.
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Fortbildung ,,Qualifikation zur fachgebundenen genetischen Beratung”

Die Qualifikation umfasst Inhalte zur Interpretation und Aussagekraft genetischer Untersuchungser-
gebnisse (Sensitivitat, Spezifitat, pradiktiver Wert) sowie zu methodischen, psychosozialen und ethi-
schen Aspekten der genetischen Beratung und Diagnostik. Ebenso werden die Grundlagen bei diag-
nostischer und pradiktiver genetischer Untersuchung von hereditdaren und multifaktoriellen Krank-
heitsbildern und Entwicklungsstérungen im jeweiligen Gebiet vermittelt.

Fortbildungen werden als 72-Stunden-Kurse fiir die Qualifikation zur fachgebundenen genetischen
Beratung angeboten. Arzte, die linger als fiinf Jahre vollumfinglich fachirztlich titig sind, bendtigen
eine Wissenskontrolle. Zur Vorbereitung gibt es Auffrischungskurse. Die Regelungen fiir die Aner-
kennung kénnen bei der zustandigen Landesarztekammer erfragt werden.

Tipp: Bei Fragen zu den Grenzen des Fachgebietes und ob Sie auch eine Beratung fur pradiktive und vorge-
burtliche genetische Untersuchungen durchfiihren dirfen, wenden Sie sich an lhre Landesarztekammer.

AUFKLARUNG UND EINWILLIGUNG

Die genetische Beratung nach dem Gendiagnostikgesetz ist von der Aufklarung zu unterscheiden, auch
wenn beides in einem Gesprach stattfinden kann. Die Aufklarung dient dazu, die betroffene Person so lber
die entsprechende Untersuchung zu informieren, dass eine rechtswirksame Einwilligung erfolgen kann. Bei
einer vorgeburtlichen genetischen Untersuchung ist erganzend auf den Beratungsanspruch nach dem
Schwangerschaftskonfliktgesetz (§ 2) hinzuweisen.

Die Anforderungen an die Einwilligung und Aufklarung wurden von der Gendiagnostik-Kommis-
sion in der ,Richtlinie der Gendiagnostik-Kommission (GEKO) fiir die Anforderungen an die Inhalte
der Aufklarung bei genetischen Untersuchungen zu medizinischen Zwecken gemaR §23 Abs. 2 Nr.
3 GenDG" prazisiert:

,Die Aufkldrung der betroffenen Person muss nach § 630e Abs. 2 Nr. 1 BGB miindlich erfolgen und
obliegt der verantwortlichen drztlichen Person (§ 3 Nr. 5 in Verbindung mit § 7 Abs. 1 GenDG). Der
Aufkldrung bedarf es nicht, wenn die Mafsnahme unaufschiebbar ist oder die betroffene Person aus-
driicklich verzichtet (§ 630e Abs. 3 BGB). Wird die Probenentnahme unter der Verantwortung einer
anderen drztlichen Person vorgenommen, so hat sich diese davon zu (iberzeugen, dass der verant-
wortlichen drztlichen Person die Einwilligung zur genetischen Untersuchung vorliegt.

DURCHFUHRUNG DER UNTERSUCHUNG

Das Gendiagnostikgesetz definiert eine ,verantwortliche arztliche Person”: Sie nimmt die genetische Unter-
suchung zu medizinischen Zwecken vor und hat bestimmte Aufgaben. Nur sie darf die Laboranalyse veran-
lassen; sie steht auf dem Uberweisungsschein mit ihnrem Arztstempel und ihrer Unterschrift.

Aufgaben des verantwortlichen Arztes

Aufklarung, Einwilligung, Beratung: Die verantwortliche arztliche Person stellt sicher, dass die Aufklarung er-
folgt ist, die Einwilligung des Patienten vorliegt und eine genetische Beratung, sofern erforderlich, durchge-
flhrt wurde. Der Patient kann seine Einwilligung zur genetischen Untersuchung ihr gegeniber jederzeit mit
Wirkung fiir die Zukunft widerrufen.

Durchfiihrung der Laboranalyse: Die Laboranalyse darf nur durch die verantwortliche arztliche Person
selbst oder durch eine von ihr beauftragte Person oder Einrichtung vorgenommen werden. Die beauftragte
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arztliche Einrichtung darf das Ergebnis der Laboranalyse nur an die verantwortliche arztliche Person berich-
ten.

Ubermittlung des Ergebnisses: Die verantwortliche &rztliche Person nimmt das Ergebnis entgegen und teilt
es dem Patienten mit. Sie darf das Ergebnis der genetischen Analyse anderen Personen nur mit ausdriickli-
cher und schriftlicher Einwilligung der betroffenen Person oder ihres Vertreters mitteilen (§ 11 Abs. 3
GenDG).

Aufbewahrung des Ergebnisses: Die verantwortliche arztliche Person hat dafiir Sorge zu tragen, dass die
Ergebnisse der genetischen Untersuchungen und Analysen zehn Jahre aufbewahrt werden. Nach Ablauf
dieser Frist sind die Daten in den Untersuchungsunterlagen unverziglich zu vernichten, soweit die be-
troffene Person nicht eine langere Aufbewahrung verlangt hat (§ 12 Abs. 1 GenDG).

Wirtschaftlichkeitsbonus und Vergiitung

Die Kosten von humangenetischen Laboranalysen des EBM-Abschnittes 1.7 und des Kapitels 11 (Hu-
mangenetik) sowie der tumorgenetischen Laboranalysen des Kapitels 19 EBM bleiben fiir die Be-
rechnung des Wirtschaftlichkeitsbonus unberiicksichtigt. Untersuchungen der Abschnitte 32.3.14
und 15 EBM werden bei der Berechnung des Wirtschaftlichkeitsbonus bericksichtigt, sofern die GOP
nicht durch eine indikationsbezogene Kennnummer befreit ist.

Human- und tumorgenetische Untersuchungen werden tiberwiegend aus der morbiditatsbedingten
Gesamtvergitung und damit nicht zu festen Preisen vergiitet.

Veranlassung der Laboranalyse auf Muster 10

Arzte verwenden fiir die Beauftragung des Labors den Uberweisungsvordruck Muster 10. Anhand der Anga-
ben auf Muster 10 muss der mit der genetischen Laboranalyse beauftragte Vertragsarzt in der Lage sein,
die medizinische Notwendigkeit der genetischen Laboranalyse zu beurteilen und den notwendigen Umfang
der Leistung zu bestimmen.

Der veranlassende Arzt gibt daher auch genetische Vorbefunde von genetisch Verwandten an, sofern deren
Zustimmung fiir die Ubermittlung vorliegt. Die besondere Anforderung an die Ubermittlung ergibt sich aus
den Regelungen des Abschnitts 11.4 EBM.

Tipp: Aufgrund des Umfangs der notwendigen Angaben stellen humangenetische Einrichtungen haufig indi-
kationsspezifische Formulare mit Hinweisen fiir eine strukturierte Auftragserteilung bereit. Dies ist so auch
in der Qualitatssicherungsvereinbarung Molekulargenetik festgelegt.

Sonderfall: Gemeinschaftliche Behandlung mit Ermachtigten oder nach stationarer Behandlung

Sollte die Indikationsstellung zu einer genetischen Untersuchung aufgrund einer Empfehlung in einem Ent-
lassbrief nach stationarer Behandlung erfolgen, ist die Notwendigkeit der genetischen Untersuchung aus
vertragsarztlicher Perspektive zu priifen und gegebenenfalls zu veranlassen. Dies gilt auch bei gemein-
schaftlicher ambulanter Behandlung mit erméchtigten Klinikarzten. Kann die Empfehlung zu einer human-
genetischen (oder tumorgenetischen) Labordiagnostik im Einzelnen nicht sicher beurteilt werden, sollten
die entsprechenden Fachgebiete (iber eine Mit- und Weiterbehandlung einbezogen werden. Bei einer um-
fangreichen humangenetischen Laboranalyse wie einer Exomanalyse ist immer mit gebietsfremden und
pradiktiv relevanten Ergebnissen zu rechnen, die eine Einbeziehung eines Facharztes fiir Humangenetik er-
forderlich machen.
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HUMANGENETISCHE UNTERSUCHUNGEN: ANFORDERUNGEN IM EBM

Humangenetische Untersuchungen zulasten der gesetzlichen Krankenversicherung sind nur zulassig, sofern
die Leistung im EBM enthalten ist und eine medizinische Untersuchungsindikation vorliegt. Der veranlasste
Leistungsumfang muss den Kriterien des Wirtschaftlichkeitsgebotes in Paragraf 12 Abs. 1 SGB V geniigen.
Welche Bestimmungen der EBM fiir die unterschiedlichen Untersuchungen vorsieht, wird im Folgenden er-
lautert.

Diagnostische humangenetische Untersuchung im EBM-Abschnitt 11.4

Fiir die Abrechnung einer genetischen Laboranalyse zur Abklarung einer bereits bestehenden Erkrankung
enthalten der Abschnitt 11.4.2 EBM indikationsbezogene Gebilihrenordnungspositionen sowie die Ab-
schnitte 11.4.3 und 11.4.4 EBM indikationsoffene Geblihrenordnungspositionen. Einzelne Gebihrenord-
nungspositionen des Abschnitts 11.4.3 EBM wie die Mutationssuche dirfen nur fiir die Diagnostik einer sel-
tenen Erkrankung abgerechnet werden.

Risikomarker, pharmakogenetische und immungenetische Untersuchungen im EBM-Abschnitt 32.3.14
und 32.3.15

Ausgewihlte krankheitsrelevante Risikomarker im Abschnitt 32.3.14 EBM und immungenetische Untersu-
chungen im Abschnitt 32.3.15 EBM sind nur bei bestimmten Indikationen, die sich aus den Bestimmungen
im EBM oder dem Leistungsinhalt selbst ergeben, eine vertragsarztliche Leistung. Dies sind beispielsweise
die genetischen Risikomarker der Thrombophilie (§ 3 Nr. 7b GenDG) oder die pharmakogenetische Analyse
(§ 3 Nr. 7c GenDG) vor Gabe von 5-Fluorouracil gemaR der Fachinformation im Abschnitt 32.3.14 EBM.

Zu immungenetischen Untersuchungen enthélt der erste Unterabschnitt 32.3.15.1 EBM die transplantati-
onsvorbereitenden Untersuchungen wie die immungenetische Typisierung der HLA-Merkmale vor Trans-
plantation. Der nachfolgende Unterabschnitt 32.3.15.2 EBM enthalt immungenetische Untersuchungen zur
Gabe von gewebskompatiblen Thrombozytenkonzentraten sowie zur Bestimmung von krankheitsrelevan-
ten HLA-Merkmalen. Der Unterabschnitt enthalt weitere Untersuchungen fiir die Transplantationsnach-
sorge, die jedoch keine genetischen Untersuchungen sind.

Da es sich um diagnostische genetische Untersuchungen handelt, darf jeder Vertragsarzt sie unter Beach-
tung der Fachgebietsgrenzen veranlassen.
Pradiktive humangenetische Leistungen im EBM-Abschnitt 11.4

Entsprechend der Bestimmung Nr. 2 im Abschnitt 11.4 EBM sind pradiktive genetische Untersuchungen fir
gesetzlich Versicherte grundsatzlich zulassig.

Fir die beiden haufigen Tumorpradispositionssyndrome hereditares Mamma- und Ovarialkarzinom sowie
Lynch-Syndrom (hereditadres non-polyposes kolorektales Karzinom) sind die Indikationskriterien flr die
Durchfiihrung einer pradiktiven genetischen Untersuchung in der Qualitatssicherungsvereinbarung Moleku-
largenetik in Anlehnung an die S3-Leitlinien konkretisiert.

Ob eine genetische Untersuchung fiir eine andere pradiktive Indikation eine Leistung des EBM ist, bedarf
der Abwagung durch den Vertragsarzt im Einzelfall. Mogliche Kriterien fiir die Entscheidung sind die Wahr-
scheinlichkeit der Tragerschaft aufgrund der Stammbaumanalyse, die Schwere und Penetranz der Erkran-
kung sowie eventuell mégliche Behandlungsoptionen.

Vorgeburtliche genetische Leistungen nach der Mutterschafts-Richtlinie im EBM

Vorgeburtliche genetische Untersuchungen nach der Mutterschafts-Richtlinie im EBM sind:

Im Abschnitt 1.7.4:

» Bestimmung des fetalen Rhesusfaktors D aus mutterlichem Blut (GOP 01869)
» Prdnatale Untersuchung fetaler DNA aus mutterlichem Blut auf eine Trisomie 13, 18 und 21 (GOP 01870)
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» Prdnatale zytogenetische Untersuchung(en) im Rahmen der Mutterschaftsvorsorge (GOP 01793)
Im Kapitel 11:

» Genetische Analysen zur Feststellung genetischer Eigenschaften an Fruchtwasserzellen, Chorionzotten-
biopsiematerial oder Nabelschnurblut

Aus der Mutterschafts-Richtlinie des Gemeinsamen Bundesausschusses (G-BA) ergibt sich, dass der Arzt,
der die Schwangere zur Durchfiihrung des nicht-invasiven Pranataltests (NIPT) zur Bestimmung des Risikos
autosomaler Trisomien 13, 18 und 21 oder des NIPT auf den fetalen Rhesusfaktor aufklart und berat, die
Aufklarungs- und Beratungsverpflichtungen des Gendiagnostikgesetzes erfiillen muss. Dafiir ist es notwen-
dig, dass er Uber die notwendige Qualifikation zur Beratung nach Paragraf 10 des Gendiagnostikgesetzes
auf der Grundlage der Richtlinien der Gendiagnostik-Kommission fiir die Anforderungen an die Qualifika-
tion zur und Inhalte der genetischen Beratung gemaR Paragraf 23 Abs. 2 Nr. 2a und Paragraf 23 Abs. 2 Nr. 3
GenDG verflgt.

Der EBM enthilt (Stand 2. Quartal 2024) keine GOP fiir eine vorgeburtliche Risikoabklarung gemaR Paragraf
23 Abs. 2 Nr. 5 GenDG. Bei einer vorgeburtlichen Risikoabklarung wird mittels nicht-invasiver Methoden,
dem mudtterlichen Alter, sonographischen Parametern und laboratoriumsmedizinischen MessgrofRen die
individuelle Wahrscheinlichkeit fiir das Vorliegen numerischer Chromosomenstorungen (Trisomie 21, 18
und 13, Monosomie X/Turner-Syndrom) des Fotus berechnet.

Erweitertes Neugeborenen-Screening im EBM-Abschnitt 1.7

Das erweiterte Neugeborenen-Screening nach der Kinder-Richtlinie des G-BA stellt eine genetische Reihen-
untersuchung zu diagnostischen Zwecken im Sinne des Gendiagnostikgesetzes dar. Da hierbei eine beste-
hende und behandelbare Erkrankung erkannt werden soll, diirfen grundsatzlich alle Arzte, in der vertrags-
arztlichen Versorgung meist Kinder- und Jugendarzte, diese Untersuchung vornehmen und die entspre-
chenden Laboranalysen veranlassen. Ergibt das Ergebnis eine Anlagetrdgerschaft, wird dies nicht mitgeteilt.

Eltern (Personensorgeberechtigte) sind vor der Durchfiihrung des Neugeborenen-Screenings durch den ver-
antwortlichen Arzt aufzuklaren. Hierflir enthalt die Kinder-Richtlinie ein entsprechendes Informationsblatt.
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TUMORGENETISCHE UNTERSUCHUNGEN

Tumorgenetische Untersuchungen kdnnen zur Diagnose bei Erst- oder Rezidiverkrankung, zur Verlaufsbeur-
teilung oder zur Indikationsstellung einer zielgerichteten pharmakologischen Therapie (Stichwort: Compa-
nion Diagnostic) erforderlich sein. Sie unterliegen nicht dem Gendiagnostikgesetz. Fiir diese genetischen
Untersuchungen an neoplastisch verandertem Gewebe — einschlielSlich Knochenmark und zirkulierender
Tumor-DNA — mit einer tumorgenetischen Fragestellung gelten die Bestimmungen des EBM.

AUF EINEN BLICK

ALLGEMEINE REGELUNGEN:

» Grundsatzlich kann jeder Arzt, der an der onkologischen Behandlung beteiligt ist, notwendige tumorge-
netische Untersuchungen des Abschnitts 19.4 EBM auf Muster 10 veranlassen — mit Ausnahme von Leis-
tungen des Abschnitts 19.4.3 und 19.4.5 EBM (mehr zu Muster 10, s. S. 7).

» Die wichtigsten diagnostischen genetischen Untersuchungen zur Klassifikation von soliden und hamato-
logischen Neoplasien enthalt der EBM-Abschnitt 19.4.2. Die Companion Diagnostic gemaR der jeweils
gliltigen Fachinformation ist im EBM-Abschnitt 19.4.4 zusammengefasst.

» Es gelten die allgemeinen Regeln zur Aufklarung und Einwilligung bei arztlichen MaRnahmen.

» Der mit der tumorgenetischen Laboranalyse beauftragte Arzt muss aufgrund der Angaben in der Lage
sein, die medizinische Notwendigkeit der genetischen Laboranalyse zu beurteilen und den notwendigen
Umfang der Leistung zu bestimmen. Welche Angaben das sind, ergibt sich aus den Regelungen des EBM.

Aufgrund des Umfangs der notwendigen Angaben stellen die tumorgenetischen Einrichtungen haufig
indikationsspezifische Formulare fir eine strukturierte Auftragserteilung bereit.

Hinweis: Sollte sich wahrend der ambulanten Behandlung erstmals oder erneut die Indikation fiir eine tu-
morgenetische Untersuchung stellen, ist diese vertragsarztlich zu veranlassen. Hierbei kann von einer er-
neuten Materialentnahme abgesehen und archiviertes auch gegebenenfalls bereits wahrend der stationa-
ren Behandlung entnommenes Tumorgewebe verwendet werden, sofern dies medizinisch sinnvoll und
zweckmaRig ist.

BESONDERE TUMORGENETISCHE UNTERSUCHUNGEN IM EBM

Indikationsbezogene Diagnostik hamatologischer Neoplasien im EBM-Abschnitt 19.4.3

Im EBM-Abschnitt 19.4.3 stehen Leistungen der indikationsbezogenen Diagnostik hamatologischer Neopla-
sien. Nur Arzte der folgenden Facharztgruppen diirfen sie veranlassen:

> Innere Medizin und Hamatologie und Onkologie

» Innere Medizin mit Schwerpunkt Himatologie und Onkologie

> Kinder- und Jugendmedizin mit Schwerpunkt Kinder-Hamatologie und -Onkologie

» andere Facharzte, die an der Onkologie-Vereinbarung teilnehmen

In-vitro-Diagnostik tumorgenetischer Veranderungen zur Indikationsstellung einer pharmakologischen
Therapie im EBM-Abschnitt 19.4.4

Bei einer tumorgenetischen Untersuchung als Companion Diagnostic gibt der Arzt auf der Uberweisung die
zur Behandlung infrage kommenden Arzneimittel und die Diagnose mit dem ICD-10-Kode an. Diese Anga-
ben bendtigt der beauftragte Arzt, um die zutreffende Leistung des Abschnitts 19.4.4 EBM identifizieren
und abrechnen zu kénnen.
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Biomarkerbasierte Testverfahren im EBM-Abschnitt 19.4.5

Biomarker-Tests beim primaren Mammakarzinom kdnnen die Entscheidung fiir oder gegen eine Chemothe-
rapie unterstitzen, wenn mittels klinischer Faktoren oder anhand der Tumoreigenschaften das individuelle
Riickfallrisiko der Frauen nicht sicher bestimmt werden kann. Die fiir die vertragsarztliche Versorgung zuge-
lassenen biomarkerbasierten Testverfahren stehen im Abschnitt 19.4.5 EBM.

Fir diese Untersuchungen gibt die Richtlinie zu Untersuchungs- und Behandlungsmethoden der vertrags-
arztlichen Versorgung (MVV-Richtlinie) des G-BA bestimmte Anforderungen vor. So ist die Patientin anhand
eines Merkblattes (Abschnitt B der MVV-Richtlinie) Gber den Einsatz von biomarkerbasierten Tests aufzu-
klaren.

Nur Arzte folgender Facharztgruppen diirfen Biomarker-Tests veranlassen:

»  Frauenheilkunde und Geburtshilfe mit dem Schwerpunkt gynakologische Onkologie
> Innere Medizin und Hamatologie und Onkologie

» Innere Medizin oder Frauenheilkunde und Geburtshilfe mit dem Nachweis der Zusatzweiterbildung
,Medikamentdse Tumortherapie”

» andere Facharzte, die an der Onkologie-Vereinbarung teilnehmen

Sonderfall: Keimbahnuntersuchungen als Companion Diagnostic

Bei einem Arzneimittel zur Behandlung einer onkologischen Erkrankung kann die Fachinformation eine Un-
tersuchung von genetischen Eigenschaften in der Keimbahn vorgeben. Dies ist als diagnostische humange-
netische Untersuchung im Anwendungsbereich des Gendiagnostikgesetzes zu werten.

Bei der Anwendung von PARP-Inhibitoren bei einem Mamma- oder Ovarialkarzinom handelt es sich deswe-
gen um eine humangenetische Untersuchung nach der GOP 11440 im Abschnitt 11.4.2 EBM, sofern die In-
dikationskriterien fur eine Untersuchung auf ein hereditdres Mamma- und Ovarialkarzinom (GOP 11440 im
Abschnitt 11.4.2 EBM) erfiillt sind. Sind die Indikationskriterien nicht erfiillt, ist die Untersuchung als Com-
panion Diagnostic nach der GOP 11601 im Abschnitt 11.4.5 EBM auf BRCA1 und/oder BRCA2 Mutationen zu
veranlassen. Die GOP 11601 gilt auch vor einer Anwendung von PARP-Inhibitoren beim Prostatakarzinom.

Vor der genetischen Untersuchung sind Aufklarung und Einwilligung erforderlich, eine genetische Beratung
nach dem Gendiagnostikgesetz (§ 10) soll nach Vorliegen des Ergebnisses angeboten werden. Bei einem
auffalligen Ergebnis muss sie angeboten werden.

Gendiagnostikgesetz: www.gesetze-im-internet.de/gendg/

Richtlinien der Gendiagnostik-Kommission:
www.rki.de/DE/Content/Kommissionen/Gendiagnostikkommission/Richtlinien/Richtlinien_node.html

Richtlinie Aufklarung medizinische Zwecke

Richtlinie Genetische Beratung

Richtlinie Genetische Reihenuntersuchungen

Richtlinie Genetische Untersuchungen bei nicht-einwilligungsfahigen Personen
Richtlinie Medizinische Bedeutung genetischer Eigenschaften

Richtlinie Vorgeburtliche Risikoabklarung

Richtlinie Vorgeburtliche Untersuchung

vV v v v v v

KBV-Themenseite Wirtschaftlichkeitsbonus Labor: www.kbv.de/html/33490.php
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