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Geltungsbereich und Zweck 

o Begründung für die Auswahl des Leitlinienthemas 
Änderungen in Bezug auf den Umfang des Neugeborenen-Screenings 

o Zielorientierung der Leitlinie 
Bereitstellung von Informationen zu Ablauf und Durchführung des Screenings, 
Informationshilfen zu Zielkrankheiten 

o Patientenzielgruppe 
Neugeborene 

o Versorgungsbereich 
Stationär: Geburts- und Kinderkliniken, ambulant: Hebammen- und Kinderarztpraxen  

o Anwenderzielgruppe/Adressaten 
Frauenärzte, Kinderärzte, Hebammen, Wochenbett- und Kinderkrankenschwestern 

Zusammensetzung der Leitliniengruppe: Beteiligung von Interessensgruppen 

o Repräsentativität der Leitliniengruppe: Beteiligte Berufsgruppen 
Frauenärzte, Hebammen, Kinderärzte (ambulant/stationär tätig, 
Generalisten/Spezialisten für Neugeborenenmedizin, Kinderendokrinologie, 
Stoffwechselmedizin, Kinderpneumonologie, Kinderneurologie, Kinderhämatologie, 
öffentliches Gesundheitswesen)  

o Repräsentativität der Leitliniengruppe: Beteiligung von Patienten 
Keine spezifische Patientenvertretung bekannt 

Methodologische Exaktheit  

 Recherche, Auswahl und Bewertung wissenschaftlicher Belege (Evidenzbasierung) 

o Formulierung von Schlüsselfragen 
Wie führe ich das Neugeborenen-Screening korrekt durch? 
Welche Faktoren können das Ergebnis des Neugeborenen-Screenings verfälschen? 
Was ist bei einem auffälligen Screeningbefund zu tun? 

o Verwendung existierender Leitlinien zum Thema Neugeborenen-Screening 
Berücksichtigung der beiden früheren Fassung der Leitlinie: 
 
Erste Auflage (1997) 
Autoren: E. Harms (Vorsitzender, APS), A. Roscher (APS), A Grüters (APE), U. 
Heinrich (APE), O Genzel.Boroviczeny (GNPI), R. Rossi (GNPI), A. Schulze (DGNS), 
S. Zabransky (DGNS).  
Eine Überarbeitung dieser Fassung erfolgte Juni 2002. 
 
Zweite Auflage (2008-2011)  
Autoren (Gemeinsame ständige Kommission für das Neugeborenenscreening): 
- Arbeitsgemeinschaft für Pädiatrische Endokrinologie und Diabetologie (APE): 

Anette Grüters-Kieslich, K. Mohnicke 
- Arbeitsgemeinschaft für Pädiatrische Stoffwechselerkrankungen: 

H. Böhles, G. F. Hoffmann 
- Deutsche Gesellschaft für Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ): 

Uta Nennstiel-Ratzel (federführend), G. F. Hoffmann 
-  Deutsche Gesellschaft für Neugeborenenscreening (DGNS):  

Uta Nennstiel-Ratzel (federführend), C. Fusch 
- Deutsche Gesellschaft für Perinatale Medizin: 
  R. Rossi 
- Gesellschaft für Neonatologie und Pädiatrische Intensivmedizin (GNPI): 

Orsolya Genzel-Boroviczény (federführend), R. Rossi 
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Systematische Literaturrecherche 
PubMed und Embase (Schwerpunkt 2005-2017, besonders relevante Literatur auch 
älter), ausgehend von MeSH-Begriff „neonatal screening“ und jeder einzelnen 
Erkrankung aus dem Neugeborenenscreening, dazu jeweils auch „diagnosis“, 
„epidemiology“, „prevention and control“; zusätzlich “neonatal screening” und jede 
enzeline Erkrankung in Kombinationen u.a. mit den MeSH-Subheadings „methods“, 
„organization and administration“, „standards“ sowie mit „diagnosis“, „diagnostic 
errors“ („false negative reactions“, „false positive reactions“) und „Infant, premature“, 
„Infant, Low Birth Weight“ und „Infant, Very Low Birth Weight.“ Weitere Ergebnisse 
aus Handsearching ausgewählter Zeitschriften und Literaturverzeichnissen 
aufgefundener Literatur. 

Formulierung der Empfehlungen und strukturierte Konsensfindung 

o Formale Konsensfindung: Verfahren und Durchführung 
Nach Abstimmung innerhalb der Autorengruppe von unter Federführung von 
Dr. Uta Nennstiel wurde der Entwurf am 26.01.2018 einer von der GNPI einberufenen 
Delphi-Konferenz mit 34 Teilnehmern zugeleitet. Die Antworten wurden an den 
Leitlinienbeauftragten geschickt und anonymisiert den Autoren übermittelt, die 
daraufhin den Entwurf überarbeiteten, der erneut der Delphi-Konferenz zugestellt 
wurde (10.07.2018). Die Antworten erfolgten in der zweiten Runde offen an alle 
Teilnehmer und die Autoren. Alle 22 abgegebenen Voten befürworteten die Leitlinie 
vorbehaltlich kleinerer redaktioneller Änderungen.  

 

o Berücksichtigung von Nutzen, Nebenwirkungen-relevanten Outcomes 

Die Nutzenbewertung des Neugeborenen-Screenings in Bezug auf die einzelnen 
Zielkrankheiten erfolgt durch den Gemeinsamen Bundesausschuss. 

 

Externe Begutachtung und Verabschiedung 

o Pilottestung 
Die Erfahrungen mit der vorherigen (2.) Fassung der Leitlinie (2011) waren ein 
wesentlicher Gesichtspunkt bei Gestaltung der aktuellen Fassung.    

o Externe Begutachtung 
Entfällt 

o Verabschiedung durch die Vorstände der herausgebenden 
Fachgesellschaften/Organisationen 
Nach Abschluss des Konsentierungsverfahrens wurde die Leitlinie von den 
Vorständen der tragenden Fachgesellschaften (GNPI 10.12.2018, BVKJ 11.01.2019, 
DGGG 22.01.2019, DGNS 23.01.2019, DGKED 23.01.2019, DGKJ 24.01.2019, 
DGPM 27.01.2019, DHV 31.01.2019, DGHWi 07.02.2019) bestätigt. 
Die Amendments zum Screening auf SCID, SMA und Sichelzellanämie wurden von 
den Mandatsträgern der tragenden Gesellschaften und Verbände befürwortet und am 
9.3.2020 und 5.1.2022 vom GNPI-Vorstand konsentiert.  
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Redaktionelle Unabhängigkeit 

o Finanzierung der Leitlinie 
Die Mitarbeit an der Erstellung der Leitlinie erfolgte auch allen Ebenen ehrenamtlich, 
die Erstellung war vollständig internetbasiert. Damit entfielt die Notwendigkeit einer 
Finanzierung.  

o Darlegung von und Umgang mit potenziellen Interessenkonflikten  
Die potentiellen Interessenkonflikte der Autoren (AWMF-Formblatt 2010) sind 
tabellarisch in einer eigenen Datei zusammengestellt (auf AWMF-Webseite publiziert) 
und bewertet (zu finden am unteren Ende der Tabelle). Relevante Interessenkonflikte 
im Sinne persönlicher Vorteile, die die Unabhängigkeit der Autoren hätten 
einschränken können, waren nicht zu erkennen,  

Verbreitung und Implementierung  

o Konzept zur Verbreitung und Implementierung 
Derzeit sind zwei Artikel zum Neugeborenenscreening in Arbeit (einer angefragt von 
Deutschen Ärzteblatt), in denen auf die überarbeitete Leitlinie hingewiesen werden 
wird. Zudem wird ein Link zur Leitlinie auf der Homepage der DGNS eingestellt 
werden. Ein Hinweis auf die Leitlinie soll an die Deutsche Krankenhausgesellschaft 
zur Weiterverbreitung an die Kliniken und die Berufsverbände der Gynäkologen und 
Kinderärzte geschickt werden. 

o Unterstützende Materialien für die Anwendung der Leitlinie 
Der Leitlinie liegt eine Richtlinie des G-BA zu Grunde, die verbindlich ist. Dies kann 
als Kurzfassung der Leitlinie angesehen werden. 

o Diskussion möglicher organisatorischer und/oder finanzieller Barrieren 
gegenüber der Anwendung der Leitlinienempfehlungen 
Barrieren und Widerstände sind nicht zu erwarten. Die Finanzierung der Umsetzung 
ist über den GKV-Leistungskatalog geregelt 

o Messgrößen für das Monitoring: Qualitätsziele, Qualitätsindikatoren 
Die Daten zur Prozessqualität des Neugeborenen-Screenings werden jährlich 
erhoben, analysiert und im Nationalen Screeningreport auf der Homepage der DGNS 
publiziert (Deutsch und Englisch). 

 

Gültigkeitsdauer und  Aktualisierungsverfahren 
o Datum der letzten inhaltlichen Überarbeitung und Status  

Inhaltliche und formale Überarbeitung 07.02.2019 

Amendment Schwere kombinierte Immundefekte 09.03.2020 

Amendment Sichelzellkrankheit und Spinale Muskelatrophie 28.12.2021 

Die Leitlinie ist bis zum 6.2.2024 gültig. 

o Aktualisierungsverfahren 
Weitere Amendments sind geplant bei Aufnahme neuer Zielkrankheiten in das 
Neugeborenenscreening durch den Gemeinsamen Bundesausschuss 
. 
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