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Ergebnisbericht: Neugeborenen-Screening zur Starkung der
Friherkennung von angeborenen Immundefekten:
Deutschland als Erfolgsmodell fiir Europa?

l. Zusammenfassung

Die digitale Veranstaltung ,Neugeborenen-Screening zur Starkung der Friherkennung von
angeborenen Immundefekten: Deutschland als Erfolgsmodell fur Europa?“fand am 18. November 2020
online statt. Das Event stand unter der Schirmherrschaft des Bundestagsabgeordneten MdB Erich
Irlstorfer und wurde von der Internationalen Patientenorganisation fur Priméare Immundefekte (IPOPI)
und der deutschen Patientenorganisation fur angeborenen Immundefekte (dsai e.V.) mitorganisiert.

In seinem politischen Vorwort betonte der Schirmherr MdB Erich Irlstorfer die Wichtigkeit der
Friherkennung von Immundefekten, wie dem Schweren Kombinierten Immundefekt (SCID). Er &uRerte
den Wunsch, ein wichtiger Ansprechpartner zu bleiben und betonte sein Ziel, mit den Veranstaltern in
Kontakt zu bleiben und den Dialog auch nach der Veranstaltung fortzusetzen, um das Neugeborenen-
Screening (NBS) fur diese seltenen Erkrankungen weiter voranzubringen.

Martine Pergent, Prasidentin von IPOPI, stellte IPOPI vor und betonte, dass eine friihzeitige Diagnose
von primaren Immundefekten entscheidend und das NBS daher von grof3ter Bedeutung sei. Innerhalb
der letzten 10 Jahre haben mehr und mehr europaische Lander NBS fur SCID eingefuhrt. Die von IPOPI,
der International Society fur Neonatal Screening (ISNS) und die European Society fur
Immunodeficiencies (ESID) initilerte europdische Initiative Screen4Rare hat sich zum Ziel gesetzt,
Richtlinien und Datenaustausch fiir NBS in Europa voranzutreiben. Brigit Schlennert,
Geschaftsfihrerin von dsai e.V., beschrieb die Aktivitdten von dsai, die sich fur SCID und NBS
einsetzen, sowie die Bedurfnisse der Patienten und ihrer Familien, sobald sie mit SCID diagnostiziert
wurden. Trotz der erzielten Fortschritte stellte sie auch aktuelle Herausforderungen bei der Umsetzung
vor, die angegangen werden missen, um die Bedlrfnisse der Patienten abzudecken, wie z.B. die
Forderung nach der Einfihrung des B-Zell-Defekt-Screenings (KREC-Screening).

PD Dr. Matthias Perleth und Dr. Susanne Glodny vom Gemeinsamen Bundesausschuss (G-BA)
stellten die aktuellen Richtlinien des NBS in Deutschland vor. Dr. Perleth begann mit einem historischen
Uberblick tber die Kinderrichtlinie in Deutschland, bevor Dr. Glodny speziell auf die
Rahmenbedingungen des NBS und des SCID-Screenings einging. Laut Dr. Glodny wére die Einfuhrung
des KREC-Screenings fur andere Immundefekte grundsatzlich umsetzbar, aber es bedarf weiterer
Evidenz, um eine Einbeziehung in den NBS-Prozess zu rechtfertigen.

Nach Ansicht des Immunologen Prof. Dr. Horst von Bernuth, Leiter der Sektion Immunologie an der
Klinik fir Padiatrie an der Berliner Charité, ist die Friherkennung von primaren Immundefekten wie
SCIDs essenziell, da diese Erkrankungen - von denen in Deutschland durchschnittlich 25 bis 50
Patienten pro Jahr betroffen sind - in den ersten Lebensmonaten asymptomatisch bleiben und der
Heilungserfolg durch Stammzelltransplantation oder Gentherapie in einem friihen Stadium optimal ist,
bevor es zu einer lebensbedrohlichen Infektion kommen kann. Offene Herausforderungen bleiben
seiner Meinung nach (1) die Weiterverfolgung von Diagnostik, Therapie und Friherkennung und (2) die
Frage nach dem verbindlichen Behandlungsbedarf, fiir den derzeit Leitlinien entwickelt werden.

Der Vater einer 2019 geborenen und mit SCID diagnostizierten Tochter, berichtete Uber seine
personlichen Erfahrungen mit dem NBS, der Diagnose und der Behandlung. Insgesamt zeigte er sich
sehr dankbar gegeniiber dem deutschen Gesundheitssystem und dem Einsatz von Arzt:innen, die eine
Frihdiagnose seiner Tochter ermoglicht haben. Zudem betonte er die wichtige Rolle der
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Patientenorganisationen, die ihn nach der Diagnose unterstitzt haben und offene Fragen klaren
konnten. Dennoch wies er auf die mangelnde Betreuung von Angehérigen hin, die oftmals in dieser
schweren, emotionalen Situation allein gelassen werden. Hier wiinschte er sich mehr Unterstitzung.

In der anschlieBenden Diskussionsrunde wurde nochmals deutlich, dass die Friherkennung von
Immundefekten ausschlaggebend fir das Wohl der Patient:iinnen und Angehorigen ist.
Patientenorganisationen wie dsai e.V. und andere IPOPI-Mitglieder leisten einen wichtigen Beitrag zur
Unterstlitzung von Betroffenen. Die Vortragenden beflirworteten die Einfihrung weiterer Screenings auf
Basis wissenschatftlicher Evidenz und den Erfahrungsaustausch im europaischen Kontext.

Il. Ausfuhrliche Inhalte der Veranstaltung
POLITISCHES VORWORT DURCH DEN SCHIRMHERRN MDB ERICH IRLSTORFER

e Der Schirmherr der Veranstaltung, MdB Erich Irlstorfer, ist seit 2013 Abgeordneter im
Deutschen Bundestag der CDU/CSU-Fraktion fir den Wabhlkreis Freising in Bayern. Zudem ist
er Mitglied des Gesundheitsausschusses und u.a. Berichterstatter flir die Themenkreise Kinder-
und Jugendmedizin.

¢ In seinem politischen Vorwort machte er deutlich, dass schwere, angeborene Immundefekte
unbehandelt haufig zum Tod fuhren und dass die Friherkennung daher ausschlaggebend sei.
Derzeit erfasse das NBS 14 Erkrankungen, zu denen nun auch das Screening fir den Schweren
Kombinierten Immundefekt (SCID) zéahle.

e MdB Irlstorfer zeigte sich erschuttert, dass nur ein Bruchteil der Imnmundefekte friihzeitig erkannt
werden. Daher sei eine qualitativ hochwertige Diagnose und Behandlung von grolRer
Bedeutung. Beides gehe auch mit einem grof3en psychischen Druck und grofRer Ungewissheit
fur Patientenfamilien einher — ein Zustand, der seiner Ansicht nach in Europa inakzeptabel sei.
Aus diesem Grund habe er das Bedurfnis politisch mitzuwirken.

e Er betonte, dass er weiterhin Ansprechpartner bleiben und gerne mit den Veranstalter:innen in
Kontakt bleiben wolle. Er sei gerne bereit, diesen wichtigen Dialog nach der Veranstaltung
fortzufuhren, um das Neugeborenen-Screening (NBS) weiter voranzubringen.

IMPULSVORTRAG: IPOPI & DSAI E.V. MARTINE PERGENT & BIRGIT SCHLENNERT

e Martine Pergent, Prasidentin von IPOPI, stellte den Dachverband fur angeborene
Immundefekte vor und erklarte, dass priméare Immundefekte 430 seltene Erkrankungen
umfassen. Sie betonte, dass eine friihzeitige Diagnose ausschlaggebend und das NBS daher
von grof3ter Bedeutung sei.

e Inihrer Ubersicht der letzten Entwicklungen des NBS erklarte sie, dass im Jahr 2009 noch kein
Land routinemaRig auf SCID testete. In den vergangenen 10 Jahren habe sich jedoch viel
verandert. Der von IPOPI entwickelte PID Life Index bietet einen Uberblick tiber die globale und
europdische Situation. Im Jahr 2019 haben Deutschland, Schweden und die Schweiz das
Screening fur SCID als Teil des NBS eingefiihrt. Gemeinsam mit der European Society for
Immunodeficiencies (ECID) und der International Society for Neonatal Screening (ISNS),
grundete IPOPI die europaische Initiative Screen4Rare. Ziel dieser Initiative dieser Initiative ist
die Forderung von Richtlinien fir NBS in Europa und einen Austausch von Screening-Verfahren
und der Datenerfassung zu ermdglichen. Diese Daten sollen andere Lander dabei unterstitzen,
ihre eigenen NBS-Richtlinien zu Uberarbeiten.

e Birgit Schlennert, Geschéftsfuhrerin der dsai e.V., beschrieb das Jahr 2019 als einen
wichtigen Meilenstein fir SCID-Patientinnen und ihre Familien in Deutschland. In ihrem Beitrag
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zitierte sie aus dem Buch ,Isoliert — Mein Kind hat kein Immunsystem® von Stephanie Geffert.
Das Buch wurde verdffentlicht, bevor das Screening auf SCID in Deutschland eingefiihrt wurde.
In dem Ausschnitt wurde deutlich, dass der Schwere Kombinierte Immundefekt nur durch eine
Stammzelltransplantation geheilt werden kann. Bevor SCID in das NBS aufgenommen wurde,
gab es zwar schon die Therapiemdéglichkeiten, aber die Diagnose und damit die Behandlung
kamen haufig zu spat.

e Dsaie.V. hatte die Mdglichkeit im Rahmen der Nutzenbewertung am Entscheidungsprozess im
G-BA zur Einfiihrung des SCID-Screenings in das NBS teilzunehmen, wodurch die Stimme der
Patient:innen gehort werden konnte.

e Trotz dieser Erfolge machte Frau Schlennert deutlich, dass es auch heute noch praktische
Herausforderungen im Screening-Prozess gebe. Vor allem miissten Angste von betroffenen
Familien ernster genommen werden. Die medizinische Versorgung von SCID-Patienten ist in
Deutschland durch spezialisierte Kliniken sehr gut gewahrleistet. Dennoch fehle es an
kompetenter psychologischer Betreuung, Beratung und einem regelméaRigen Austausch
zwischen betroffenen Familien, was ebenso wichtig sei.

e Insgesamt rette das NBS fur SCID Leben. Dennoch existieren mehr als 430 weitere
Immundefekte, die das Leben vieler Patientenfamilien beeinflussen und die derzeit noch nicht
vom NBS abgedeckt werden. Urspringlich sei neben dem Screening auf T-Zell-Defekte auch
das Screening auf B-Zell-Defekte geplant gewesen. Dsai e.V. fordert, dass auch dieses
Screening in Zukunft in das NBS aufgenommen werden sollte.

IMPULSVORTRAG: G-BA PD DR. MATTHIAS PERLETH & DR. SUSANNE GLODNY

e PD Dr. Matthias Perleth und Dr. Susanne Glodny aus der Abteilung Fachberatung Medizin des
Gemeinsamen Bundesausschusses (G-BA) stellten in ihrem Vortrag die aktuellen Richtlinien
des NBS in Deutschland dar.

e Dr. Perleth begann mit einer Einfihrung in die Kinderrichtlinie, die eine der altesten Richtlinien
des G-BA darstellt und 1971 eingefuhrt wurde, um Entwicklungsstérungen rechtzeitig zu
erkennen und zu beheben. Seit 2010 gibt es in Deutschland das Gendiagnostikgesetz, das
vorschreibt, dass es fur neueingefiihrte Erkrankungen im NBS (1) gendiagnostische Verfahren,
die den Defekt bestimmen kdnnen, und (2) vorhandene Therapiemdglichkeiten geben muss.

e Dr. Susanne Glodny stellte in ihrem Beitrag die spezifischen Regelungen fir das
Neugeborenen-Screening dar. Das erweiterte NBS besteht aus den Allgemeinen
Bestimmungen (Einwilligung der Eltern), dem Verfahren, der Genehmigung und der
Qualitatssicherung fiir Laborleistungen. Aktuell existieren 11 Labore und 2 Zentren, die die
Genehmigung haben und die Qualitatssicherungskriterien erfiillen.

e Aus den aktuellen Zielerkrankungen des Neugeborenen-Screenings geht hervor, dass
hauptsachlich Stoffwechselerkrankungen gescreent werden. Im Jahr 2014 stellte der GKV-
Spitzenverband einen Antrag auf die Bewertung des SCID-Screenings. Die Nutzenbewertung
erfolgte Uber das Institut fir Qualitéat und Wirtschaftlichkeit im Gesundheitswesen (IQWIG). Im
Anschluss wurde das Verfahren an den G-BA weitergeleitet, in dem Arzt:iinnen,
Fachgesellschaften, Labore, und Patientenorganisationen in den Entscheidungsprozess
miteingebunden wurden. Um falsch-positive Befunde zu definieren und zu entscheiden welche
Erkrankungen in das NBS mitaufgenommen werden sollen, wurde auch der Screening-Prozess
in anderen Landern beobachtet. Insgesamt betrug der Entscheidungsprozess von der
Beantragung bis zur Einfiihrung des SCID-Screenings vier Jahre.

e Nach Ansicht von Dr. Glodny ware die Einfihrung des KREC-Screenings fur weitere
Immundefekte fir die Labore grundsatzlich durchfuhrbar. Allerdings brauche es noch mehr
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Evidenz, um die Einfiihrung des KREC-Screenings in das NBS zu rechtfertigen. Zudem wirden
falsch-positive Diagnosen die Angehdrigen verunsichern. Daher sei es eine Gratwanderung,
alle positiven Féalle zu finden und gleichzeitig falsch-positive Tests zu vermeiden.

IMPULSVORTRAG: CHARITE PROF. DR. HORST VON BERNUTH

e Prof. Dr. Horst von Bernuth ist Leiter der Sektion Immunologie an der Klinik fur Padiatrie an
der Berliner Charité und beleuchtete in seinem Vortrag die medizinischen Perspektiven des
Neugeborenen-Screenings.

e Er wies darauf hin, dass die grof3te Herausforderung bei SCID darin besteht, dass sich die
Krankheit zundchst in einem asymptomatischen Stadium entwickelt, weshalb eine friihzeitige
Erkennung unerlasslich ist. Er erwahnte auch, dass es mehrere Behandlungsmaoglichkeiten
gebe, die derzeit Uberprift und optimiert werden, und dass die Krankheit eine sehr seltene,
meist eine Zweitdiagnose ist. Im Durchschnitt werden laut Prof. Bernuth derzeit
schatzungsweise 25-50 Patienten pro Jahr in Deutschland mit SCID diagnostiziert.

e Vor der Einfihrung des SCID-Screenings in das NBS wurden Qualitatssicherungsmafinahmen
in combined immunodeficiency (CID)-Kliniken und CID-Zentren durchgefuhrt. Am Ende des
Benennungs-Prozesses wurden 18 Kliniken und 11 Zentren ausgewahlt. Wahrend sich in
Frankreich und Grof3britannien die meisten CID-Zentren in den Hauptstadten befinden, schlug
Deutschland einen regionalen Weg ein, der einen gleichberechtigten Behandlungszugang
sowohl in stadtischen als auch landlichen Gebieten ermdglicht.

e Ander Charité in Berlin verlauft das NBS fur SCID folgendermaR3en: Alle Eltern unterschreiben
unmittelbar nach Geburt, dass sie Uber die Ergebnisse der 14 NBS-Erkrankungen informiert
werden wollen. Bei positivem Befund meldet der Laborleiter diesen an Prof. Dr. Bernuth und
sein Team. Die Angehdrigen werden umgehend informiert. Am Folgetag findet der erste Termin
statt, an dem eine Blutabnahme erfolgt, deren Ergebnisse nach vier Stunden bereitstehen.
Innerhalb von 24 Stunden nach dem Screening erhalten die Eltern die Diagnose. Wenn sich die
SCID-Diagnose bestatigt, findet nach weiteren 24 Stunden bereits der Termin zur
Stammzelltransplantation statt.

e InBerlin wurden seit der Einfihrung des Screenings im Jahr 2019 drei SCID-Falle diagnostiziert
und erhielten eine Stammzelltransplantation. In Deutschland Uberlebten bislang 15 von 17
positiv getesteten Neugeborenen. Die zwei verstorbenen Babys litten zusétzlich an einer
Autoimmunkrankheit, die nicht detektiert wurde. Weitere 21 kombinierte Immundefekte wurden
diagnostiziert und behandelt.

e Prof. von Bernuth identifizierte die Qualitatssicherung als eine der Hauptaufgaben, um die
Uberlebensrate von SCID-Neugeborenen auf 100% zu erhéhen. Die verbindliche Meldung an
das SCID-Register liege bereits bei 100%, was ein sehr guter Erfolg sei. Offene
Herausforderungen sind aus seiner Sicht (1) die Nachverfolgung der Diagnostik, der Therapie
und der Friherkennung, sowie (2) die verbindliche Einforderung der Behandlung nach
Richtlinien.

PERSONLICHE ERFAHRUNGERN EINER PATIENTENFAMILIE

e Der Vater einer Tochter, die im Oktober 2019 geboren wurde und als eine der ersten
Neugeborenen positiv auf das neu eingefiihrte SCID-Screening getestet wurde, berichtete tiber
seine personlichen Erfahrungen mit dem Screening, der Diagnose und der Behandlung seiner
Tochter.

e Er beschrieb, dass erste Auffalligkeiten bereits bei einer Ultraschall-Kontrolle aufgetaucht
waren, bevor weitere Auffalligkeiten beim Neugeborenen-Screening festgestellt wurden. Nach
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einer erneuten Gen-Analyse wurde der Gen-Defekt Knorpel-Haar-Hypoplasie diagnostiziert.
Zusétzlich zu diesem Gendefekt wurde sie auch auf SCID untersucht und positiv diagnostiziert.
Aufgrund der Corona-Beschrénkungen verzdgerte sich die Stammzelltransplantation um sieben
Monate, und die Eltern durften ihre Tochter weder gemeinsam besuchen noch uber Nacht im
Krankenhaus bleiben. Insgesamt verbrachte die Tochter mehrere Monate in der Klinik.

Gut funktioniert hatten die Behandlungswege. Nach Ansicht des Vaters ist die regionale
Aufstellung in Deutschland hervorragend, was eine extreme Erleichterung fur die Betroffenen
darstellt. Er druickte seine Dankbarkeit gegeniiber dem deutschen Gesundheitssystem fiir die
frihe Erkennung und Behandlung der Krankheit seiner Tochter aus.

Verbesserungen kdnnte es noch in der psychologischen Unterstitzung der Angehorigen und in
der Vereinfachung von medizinischen Fachbegriffen geben, die durch ausfihrliche
Informationen fir Angehorige gewébhrleistet werden kénnte.

DISKUSSIONSRUNDE

Folgende Fragen wurden in der Diskussionsrunde angesprochen:

Welche Rollen spielen Patientenorganisationen wie dsai e.V. fur Angehdrige?

o Der Vater antwortete, dass die Familie in Kontakt mit dsai e.V. und DKMS gGmbH
(ehem. Deutsche Knochenmarkspenderdatei) standen. Bei der dsai konnten sie sich
bereits frihzeitig dartiber informieren, was auf sie zukommen wirde und wie hoch die
Heilungschancen stehen. Insgesamt waren die Patientenorganisationen sehr hilfreich,
da sie fur die Betroffenen als Anlaufstelle neben der medizinischen Betreuung zur
Verfiigung stehen.

Was winschen Sie sich von Politikern?

o Birgit Schlennert antwortete, dass die Stimmen der Patient:innen nicht nur gehort
werden sollten, sondern dass sie auch ein Stimmrecht erhalten sollten und weiter in
Entscheidungsprozesse miteinbezogen werden sollten. Besonders im Hinblick auf ein
NBS auf B-Zell-Defekte wiinscht sich dsai e.V., dass die Patientenperspektive starker
miteingebunden wird.

Was konnte Deutschlands Rolle im internationalen Rahmen sein und wie kdnnte man andere
EU-Staaten im regulatorischen Rahmen unterstiitzen?

o Laut Dr. Perleth gibt es Registerinitiativen, in denen auch deutsche Daten zur
Verfigung gestellt werden. Der G-BA steht haufig in Kontakt mit ausléandischen
Einrichtungen, daher existiert durchaus ein multilateraler Austausch auf européischer
Ebene. Im internationalen Vergleich sind die Zugangshurden im Gesundheitswesen in
Deutschland sehr niedrig. Im pharmazeutischen und stationéaren Bereich gibt es direkte
Kosteniibernahmeregelungen. Im ambulanten Bereich besteht die Hiurde, dass der G-
BA den Antragsteller in die Beratung mit aufnehmen muss. Dieses System steht oft in
der Kritik, weil das Verfahren sehr birokratisch ist und sehr lange dauert. Dennoch ist
in den letzten Jahren eine Beschleunigung zu beobachten. Antrdge und Bewertungen
mussen jetzt innerhalb von 2 Jahren durchgefihrt werden.

Warum ist Deutschland ein Good-Practice Beispiel im Neugeborenen-Screening?

o Martine Pergent antwortete, dass Expertiinnen wie Immunolog:innen und
Vertreter:nnen von Patientenorganisationen von der Notwendigkeit des NBS fur SCID
Uberzeugt sind. Um NBS fir SCID breiter in Europa zu etablieren, werden mehr Daten
und ein logistischer Erfahrungsaustausch benétigt. Deutschland hat bereits einen
effektiven NBS-Prozess etabliert und ist daher ein gutes Beispiel. IPOPI ist Uiberzeugt,
dass die Sicherstellung eines effektiven Austausch von Daten und Richtlinien aus den
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europdischen Landern, die bereits NBS fur SCID eingefihrt haben, zu besseren und
fundierteren Beurteilungen fuhren und neuen Landern dabei helfen wird, Screenings
fur seltene Krankheiten wie SCID einzufiihren, wenn diese heilbar sind.

e Welche weiteren Screenings sollten noch eingefuhrt werden?

o Prof. Dr. von Bernuth erlauterte, dass es sehr wichtig sei, sich klar an den Screening-
Kriterien zu orientieren. Seiner Ansicht nach sind B-Zell-Defekt-Screenings (KREC-
Screening) ebenfalls sehr wichtig. Derzeit unterstitzt sein Team ein KREC-Screening
in Stettin in Kooperation mit Polen. Seiner Erfahrung nach belasten falsch-positive
Ergebnisse die Eltern nicht allzu sehr. Es sei eher eine politische Entscheidung, ob die
Aufnahme weiterer Screenings finanziell tragbar ist.

o Dr. Perleth machte deutlich, dass der G-BA auf Antragsstellung tétig werde. Diese
Antrage missen vom GKV-Spitzenverband oder &hnlichen Organisationen gestellt
werden. Wenn die Literatur es nahelegt, dass ein neues Screening eingefiihrt werden
sollte, sollte man mit einer dieser Organisationen in Kontakt treten, die den Antrag
einreichen kdnnen. Im Falle von SCID ist die Evidenzlage gut, es gibt zuverlassige
Testverfahren und es gibt eine Therapiemdglichkeit, ohne die die Neugeborenen
sterben oder schwere Folgeschaden erleiden. Der G-BA hat daher die Verpflichtung,
sich mit SCID zu beschaftigen. Auch kann eine Stellungnahme veréffentlicht werden,
aber diese garantiere keine zuverlassige Gremienerfassung.

ZUSAMMENFASSUNG & ABSCHLIERENDE WORTE LUTZ DOMMEL

e In der Diskussion wurde deutlich, dass bei Erkrankungen wie SCID eine rechtzeitige Diagnose
zu wirksamen Behandlungen und sogar zur Heilung fihren kann, was fir die Patient:innen, ihre
Familien und die Gesellschaft von grundlegender Bedeutung ist. Es ist jetzt von grof3ter
Wichtigkeit, die Brucke zwischen Screening, Diagnose und Behandlung weiter zu verbessern.
Die Zusammensetzung des Publikums in dieser Diskussionsrunde zeigt das Interesse am
deutschen Beispiel sowie an anderen Landern, die bereits das Screening eingefuhrt haben.

e Deutschland ist eines der ersten Lander in der Européischen Union, das SCID auf nationaler
Ebene umsetzt. Diese Praktiken und die Lehren, die aus der Aufnahme des SCID in die Liste
der screenbaren Erkrankungen gezogen werden koénnen, kdnnen anderen Landern bei der
Beurteilung der Aufnahme des SCID in die Liste der NBS-Erkrankungen helfen und zur
Erstellung einer EU-weiten Datenbank beitragen.

e Indiesem Sinne ist die Rolle der Patientenorganisationen entscheidend, die durch den Beitrag
der dsai e.V. zur Entwicklung des Themas in Deutschland und durch IPOPIs Screen4Rare-
Kampagne auf EU-Ebene deutlich gemacht wurde. Die Vortragenden machten die Bedeutung
einer rechtzeitigen Diagnose und des richtigen Prozesses vom Screening bis zur Behandlung
fur Patient:innen und ihre Familien, wie auch den gesellschaftlichen Nutzen deutlich. Zudem
wurde Bezug zum internationalen Kontext genommen, in dem Deutschland mit seinen
Erfahrungen andere Lander, in denen NBS fir SCIDs noch nicht in Betracht gezogen oder
erreicht wurde, unterstiitzen kann.
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II. Agenda
Uhrzeit Agenda Vortragende
12:00 — 12:05 | Begriuf3ung Lutz Dommel (RPP, Moderator)
Birgit Schlennert (dsai e.V.)
Martine Pergent (IPOPI)
12:05-12:10 Politisches Vorwort durch den Schirmherrn MdB Erich Irlstorfer
12:10 -12:30 | Impulsvortrag: IPOPI & dsai e.V. Martine Pergent (IPOPI)
Deutsche und  europaische  Patientenperspektiven — zum | Birgit Schlennert (dsai e.V.)
Neugeborenen-Screening (NBS) und angeborenen
Immundefekten mit einem Fokus auf den Schweren Kombinierten
Immundefekt (SCID)
12:30 — 12:40 | Impulsvortrag: G-BA PD Dr. Matthias Perleth (G-BA)
Aktuelle Richtlinien zum NBS und SCID in Deutschland Dr. Susanne Glodny (G-BA)
12:40 - 12:50 | Impulsvortrag: Charité Prof. Dr. Horst von Bernuth
Medizinische Perspektiven zum NBS und SCID in Deutschland (Charité)
12:50 — 13:00 | Personliche Erfahrungen einer Patientenfamilie Vater einer 2019 mit SCID
Personliche Erfahrung und Umgang mit dem Screening-Prozess, diagnostizierten Tochter
der Frihdiagnose und der Behandlung von angeborenen
Immundefekten
13:00 — 13:25 | Diskussionsrunde Lutz Dommel (RPP, Moderator)
Teilnehmende
13:25-13:30 | Abschlie3ende Worte Lutz Dommel (RPP, Moderator)
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Name

Institution

Vortra

gende

Erich Irlstorfer

Mitglied des Deutschen Bundestags

Martine Pergent IPOPI
Birgit Schlennert Dsaie.V.
PD Dr. Matthias Perleth G-BA
Dr. Susanne Glodny G-BA

Prof. Dr. Horst von Bernuth

Charité — Universitatsmedizin Berlin

Anonym

Vater einer Patientin

Lutz Dommel (Moderator)

RPP

Teilnehmende

Yordan Aleksandrov RPP
Kerstin Angler Takeda
Steffen Ball Dsai e.V.
James Bonham NHS
Martin Buchler ELAe.V.

PD Dr. Fabian Hauck

LMU Klinikum der Universitat Miinchen

Ridiger Gatermann CSL Behring

Natalie Helena IPOPI

Kathrin Holm RPP

Reyhan Kalayci Bundesarztekammer
Gunda Kohlke CSL Behring

Natalie Kohzer

BKK Dachverband

Jakob Kuhler RPP
Magda Lourenco IPOPI
Michelle Maibaum RPP
Andrea Maier-Neuner Dsaie.V.

Karin Modl

Osterreichische Selbsthilfegruppe fiir primare
Immundefekte (OSPID)

Carsten Mohr

Presence Group
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Christine Mundlos ACHSE e.V.
Julia Nordin IPOPI
Johan Prevot IPOPI

Elke Radermacher Takeda

Dr. Andreas Reimann Admedicum
Séra Ritter RPP
Michael Scholz ELAe.V.

Pascale Schroeder

Presence Group

Prof. Dr. Catharina Schitz

Uniklinikum Carl Gustav Carus, Dresden

Leire Solis

IPOPI

PD Dr. Carsten Speckmann

Universitatsklinikum Freiburg

Ulrike Stamm

Dsai e.V.

Gaby Strotmann

LMU Klinikum der Universitat Miinchen

Johannes Sturm

RPP

Elliot Tricot

RPP

Marie-Sophie Wenzel

Biro von Manuela Ripa, Mitglied des Européischen
Parlaments

Frank Willersinn

Alpha-1 plus

Markus Worz

G-BA
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