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Leistungskurzung in der Humangenetik

Der GKV-Spitzenverband fordert eine Absenkung des humangenetischen
Leistungsbedarfs fiur Abschnitt 11.4 EBM um insgesamt 42%, hierbei sollen
Sequenzierleistungen um 45% abgesenkt werden. Diese Information ist den
Beratungsunterlagen des AK4 der KBV fiir die 215. Sitzung vom Februar 2026 zu
entnehmen.

BVDH, GfH und ALM lehnen diese Kiirzungen entschieden ab. Die Kiirzung ist
willkiirlich, sie basiert nicht auf betriebswirtschaftlichen Berechnungen und ist fiir
humangenetische Labore existenzvernichtend. Zu erwahnen ist, dass den Bewertungen
der Leistungen in Modellvorhaben nach § 64e SGB V betriebswirtschaftliche Berechnungen
zugrunde lagen. Umso weniger nachvollziehbar ist es, dass fiir die EBM-Vergltung
derselben Leistungstypen in der Regelversorgung weder Kalkulationsgrundlagen noch
Simulationsrechnungen offengelegt werden.

Wenige Tage vor der geplanten Beschlussfassung (Sitzung des Erweiterten
Bewertungsausschusses am 09.06.2026) ist nicht bekannt, wie die humangenetischen
Einzelleistungen kunftig vergutet werden sollen.

Bewertungsgrundlagen und Simulationsrechnungen wurden nicht offengelegt.

Zusatzlich zur Klirzung der Einzelleistungsvergttung sollen drei weitere Ebenen der
Abstaffelung umgesetzt werden:

+ Abstaffelung der Einzelleistungen,
* Abstaffelung von Leistungskomplex-Hdchstwerten,
» Abstaffelung der Einrichtung in Abhangigkeit vom Leistungsumfang.

Wie und in welchem Umfang diese Abstaffelungen erfolgen sollen, ist nicht bekannt.

Hinzu treten landesspezifische Honorarverteilungsmalfistabe mit unterschiedlichen
Quotierungen in den einzelnen Bundeslandern. Eine zu niedrig bewertete Einzelleistung ist
fur sich genommen unwirtschaftlich; eine guinstigere Quotierung kompensiert das nicht.

Die humangenetische Hochdurchsatzdiagnostik erfordert eine hochspezialisierte und
kostenintensive Infrastruktur, die dauerhaft vorgehalten werden muss. Hierzu zahlen Labor-
und IT-Infrastruktur, Rechenkapazitaten, sichere Speicher- und Backup-Systeme,
qualifiziertes technisches und wissenschaftliches Personal, Akkreditierungs- und
Qualitatssicherungsprozesse sowie kontinuierliche Aktualisierungen der bioinformatischen
Systeme. Es handelt sich daher nicht um eine punktuelle Einzelleistung, sondern um eine
technisch hochkomplexe Versorgungsstruktur mit erheblichen laufenden Fixkosten.



Wir fordern:

* Beriicksichtigung der technischen, bioinformatischen und infrastrukturellen
Vorhaltekosten in hochspezialisierten diagnostischen Fachern wie der
Humangenetik.

» Beriicksichtigung betriebswirtschaftlicher Bewertungen der humangenetischen
Einzelleistungen

* Aussetzung der Beschlussfassung bis zur Offenlegung der
Bewertungsgrundlagen und Simulationsrechnungen sowie zur fachlichen
Konsentierung mit BVDH und GfH

+ Extrabudgetare Vergitung therapierelevanter humangenetischer Diagnostik.

Gemeinsam mit einem renommierten Datentreuhander legen BVDH und GfH bis zum 9. Juni
2026 eine betriebswirtschaftliche Bewertung der Sequenzierleistungen vor. Diese Daten
werden offengelegt und stehen fur die Diskussion mit allen Beteiligten zur Verfigung.

Eine erste Auswertung zeigt: Bei einer 40 %igen Kurzung der Vergltung ist die
Sequenzierung unterfinanziert.

Welchen klinischen und wirtschaftlichen Stellenwert hat humangenetische
Diagnostik?

Weltweit leben etwa 350 Millionen Menschen mit einer seltenen Erkrankung; rund 80 %
davon sind genetisch bedingt. Betroffen sind in groRem Umfang Kinder, in der Onkologie
Tumorpatientinnen und -patienten sowie Patientinnen und Patienten mit genetisch bedingten
neurologischen oder metabolischen Erkrankungen. In Deutschland sind 3—4 Millionen
Menschen von einer seltenen genetischen Erkrankung betroffen. Die humangenetische
Diagnostik fir diese Patientengruppe erfolgt zu rund 90 % in der ambulanten
vertragsarztlichen Versorgung. Die Kenntnis der genetischen Ursache hat in vielen Fallen
unmittelbare therapeutische Relevanz.

Anerkannter medizinischer Standard ist, dass jede Patientin und jeder Patient mit
einer seltenen genetischen Erkrankung Zugang zur effektivsten Diagnostik und zu
einer darauf aufbauenden individualisierten, wirksamen Therapie erhilt. Das
verhindert Nebenwirkungen unwirksamer und belastender Therapien, verbessert
Prognosen und Uberlebenschancen.

Bei Kindern mit Verdacht auf eine seltene genetische Erkrankung fiihrt die genetische
Diagnostik in einem hohen Anteil der Falle zu unmittelbaren therapeutischen Konsequenzen
(2, 3) und verkiirzt die diagnostische Odyssee bis zur wirksamen Therapie um mehrere
Jahre (4). In der gesundheitsdkonomischen Bewertung erweist sich die friihzeitige
Indikationsstellung zur Exomsequenzierung — belegt insbesondere fir die Subgruppe von
Kindern mit Intelligenzminderung — gegenuber der etablierten sequenziellen Diagnostik als
kosteneffektiv (4). Keinem Kind mit einer seltenen genetischen Erkrankung sollte vor dem
Hintergrund der vorhandenen diagnostischen und therapeutischen Mdglichkeiten eine
genetische Diagnostik vorenthalten bleiben.



In der Onkologie sind etwa 5-10 % aller Tumorerkrankungen auf eine vererbte genetische
Veranderung zurickzufihren; bei bestimmten Tumorentitaten ohne etablierte Testleitlinien
liegt der Anteil deutlich héher (5). Bei Patientinnen und Patienten mit fortgeschrittenen
Tumorerkrankungen hat der Nachweis einer Keimbahn-Variante in einem klinisch relevanten
Anteil der Falle unmittelbare therapeutische Konsequenz (6, 7). Keiner Tumorpatientin und
keinem Tumorpatienten sollten unwirksame Therapien mit den daraus resultierenden
Nebenwirkungen, Folgeschaden und Prognoseverschlechterungen zugemutet werden.

Voraussetzung hierfir ist jedoch, dass die diagnostische Infrastruktur wirtschaftlich
tragfahig bleibt. Eine Unterfinanzierung gefahrdet nicht nur einzelne Laborleistungen,
sondern die gesamte Kette aus Probenverarbeitung, Sequenzierung,
bioinformatischer Analyse, Qualitatssicherung, Befundung und arztlicher
Ubersetzung in therapeutische Konsequenzen.

Fazit

Humangenetische Diagnostik ist die Basis moderner, individualisierter Medizin.

Unbedachte SparmaBnahmen treffen in der Summe 3—4 Mio. Patientinnen und
Patienten mit seltenen genetischen Erkrankungen in Deutschland, darunter auch
unsere Kleinsten, fiir die wir als Arzteschaft und Krankenkassen gemeinsam
Verantwortung ilibernehmen miissen.

Die geplanten SparmaBnahmen sparen kein Geld — sie verursachen Kosten und Leid.
Der Auftrag der Krankenkassen ist es, eine angemessene humangenetische
Versorgung sicher zu stellen.

Sie bedeuten einen Riickschritt in der medizinischen Versorgung. Sie entziehen
Projekten wie dem Modellvorhaben zur Genomdiagnostik die Grundlage, die
Patientinnen und Patienten mit dringendem Verdacht auf eine seltene genetische
Erkrankung und unauffalliger Primardiagnostik erstmals einen strukturierten Zugang
zur Genomsequenzierung eréffnet hat.

Das Deutsche Arzteblatt greift am Tag der seltenen Erkrankungen die Therapieoptionen fiir
diese Patientinnen und Patienten auf — ohne Diagnostik wird ihnen diese Option nicht
zuganglich sein. https://www.aerzteblatt.de/archiv/tag-der-seltenen-erkrankungen-mehr-
aufmerksamkeit-fuer-waisenkinder-der-medizin-d6bf4d9d-d89a-496¢-8461-b2d22a7a4124

Berlin, 03.06.2026
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