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Vorwort

Was auf politischer Ebene entschieden wird, pragt den Alltag mit PKU und verwandten Stoffwechselsto-
rungen — von der frithen Diagnose liber die Versorgung bis zum Zugang zu neuen Therapien.

In § 3 der Satzung der DIG PKU heil3t es deshalb: ,Der Satzungszweck wird insbesondere verwirklicht durch
(...) die Vertretung der Interessen von Patienten und Angehdrigen gegentuiber politischen Entscheidungstragern.*
Im Sinne dieser Vorgabe hat die DIG PKU auch in ihrem goldenen Jubildaumsjahr — 50 Jahre DIG PKU, 1975 bis
2025 - die Bedarfe ihrer Mitglieder gegenuber der Politik und anderen an der Versorgung beteiligten Stakehol-
dern vertreten und sich fir ihre Interessen eingesetzt.

Der nachfolgende Bericht fasst die wichtigsten Aktivitaten des Vereins mit politischer Zielsetzung zusammen.
Dabei orientiert sich der Bericht an den sechs politischen Zielsetzungen der DIG PKU, wie sie im Politischen
Manifest von 2019 definiert wurden.

Dieser Bericht erganzt den Jahresbericht der DIG PKU fur das Jahr 2024 (Beilage zur PHEline Nr. 1/2026) und
erhebt keinen Anspruch auf Vollstandigkeit. So wird zum Beispiel bewusst auf die Darstellung der Presse- und
Offentlichkeitsarbeit verzichtet, die — neben anderen Zielen — auch der politischen Interessenvertretung dient.

Ruckfragen zur politischen Arbeit der DIG PKU sowie zu den behandelten Themen beantwortet der Geschafts-
fuhrer der DIG PKU, Tobias S. Hagedorn (geschaeftsfuehrer@dig-pku.de).
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Die Politische Arbeit der DIG PKU im Jahr 2025:
Was haben wir bewegt und was bedeutet das

fur unsere Mitglieder?

Die politische Arbeit der DIG PKU im Jahr 2025 stand unter komplizierten Rahmenbedingungen. Bereits 2024
wurde ein neues Europaparlament gewahlt, in Deutschland kam es Anfang 2025 zu Neuwahlen. Viele langjahrige
Gesprachspartner in beiden Parlamenten standen nicht mehr zur Verfiigung und wichtige politische Amter wur-
den neu besetzt. Wahrend das 50-jahrige Vereinsjubilaum der DIG PKU zusatzliche Kapazitaten des Vorstands
beanspruchte, mussten gleichzeitig neue politische Kontakte geknipft und neue Schwerpunktsetzungen beo-
bachtet werden, die den Alltag unserer Mitglieder spurbar beeinflussen kénnen.

Zur Kostenubernahme fur Proteinsupplemente und zur Entlastung von den Mehrkosten fiir Speziallebensmittel
setzte die DIG PKU 2025 keine neuen politischen Akzente. Dennoch flossen die Ergebnisse der Mitgliederbefra-
gung in einige Stellungnahmen anderer Akteure zur Evaluation der Versorgung mit den Aminosauremischungen
durch den G-BA ein. In den kommenden Jahren wird die DIG PKU die finanzielle Belastung durch die Spezialle-
bensmittel starker thematisieren und sozial ausgewogene Entlastungsmodelle fordern.

Ein Schwerpunkt der politischen Arbeit lag auch 2025 auf der Europaischen Arzneimittelgesetzgebung. Gemein-
sam mit der E.S.PKU brachte die DIG PKU auf europaischer und nationaler Ebene die Perspektiven der Be-
troffenen in Gesprache mit Abgeordneten und politische Veranstaltungen ein. Im Mittelpunkt stand dabei die
Frage, was ein ,ungedeckter medizinischer Bedarf’ ist — ein wichtiges Kriterium fiir die Forderung der Therapie-
forschung und fur den Zugang der Betroffenen zum medizinischen Fortschritt.

In verschiedenen politischen und fachlichen Formaten machte die DIG PKU auf die immer prekarere Versor-
gungslage fiir Menschen mit PKU und verwandten Stoffwechselstérungen aufmerksam und setzte sich fur eine
bedarfsgerechte Versorgungsqualitat ein. Die Mitarbeit an medizinischen Leitlinien und der enge Austausch mit
Fachgesellschaften und Berufsgruppen trugen dazu bei, die Patientenperspektive nachhaltig zu verankern.

Unser Beitrag zur Entwicklung von Empfehlungen fiir ein mogliches genomisches Neugeborenenscreening fand
national und international Beachtung. In der Folge wurden wir zur Mitarbeit an der Uberarbeitung der Scree-
ningleitlinien eingeladen und konnten dort erstmals auch das Traumapotenzial der Diagnose und die emotionalen
und psychosozialen Belastungen der Eltern verankern. Unseren groften politischen Erfolg des Jahres 2025 fei-
erten wir nach dem Beschluss des G-BA zur Erweiterung des Neugeborenenscreenings um die drei Stoffwech-
selstorungen Methylmalonazidurie, Propionazidamie und Homocystinurie.

Fur 2026 zeichnen sich zahireiche neue Aufgaben ab. Die Umsetzung der reformierten EU-Arzneimittelgesetz-
gebung, ein moéglicher europaischer Aktionsplan fir seltene Erkrankungen sowie anstehende Gesundheitsrefor-
men in Deutschland werden die politische Arbeit pragen. Zugleich wird die DIG PKU ihren eigenen Forderungs-
katalog weiter ausformulieren, um die Interessen der Menschen mit PKU und verwandten angeborenen Stoff-
wechselstorungen auch kunftig wirksam in die politischen Debatten einzubringen.

Unsere politischen Arbeit hat ein klares Ziel: Wir wollen den Alltag mit PKU und verwandten Stoffwech-
selstorungen fiir Betroffene und Familien erleichtern — heute und fiir kommende Generationen.



Rahmenbedingungen unserer politischen Arbeit 2025

Nach dem vorzeitigen Aus der Ampelkoalition in Berlin wurde am 23. Februar 2025 ein neuer Bundestag gewahlt.
Etliche Abgeordnete, zu denen die DIG PKU in den vergangenen Jahren Kontakte geknupft hatte, verzichteten
auf eine Kandidatur oder wurden nicht wiedergewahlt. Dazu gehérten Hermann Gréhe und Hubert Hiippe (beide
CDU), Erich Iristorfer (CSU), Martina Stamm-Fibich und Dirk Heidenblut (beide SPD), Maria Klein-Schmeink
(B’90 / Die Griinen) sowie Prof. Dr. Andrew Ullmann (FDP). Den Wiedereinzug in den Bundestag schafften Georg
Kippels (CDU) und Stefan Schwartze (SPD). Stefan Schwartze wurde nach der Bundestagswahl erneut zum
Beauftragten der Bundesregierung fur die Belange der Patientinnen und Patienten berufen. Georg Kippels wurde
zum parlamentarischen Staatssekretar im Bundesgesundheitsministerium ernannt. Als neue Gesundheitsminis-
terin beerbte Nina Warken (CDU) den Sozialdemokraten Karl Lauterbach.

Die DIG PKU stand damit vor der Aufgabe, neue Kontakte in den Bundestag zu kniipfen. Wegen der laufenden
Regierungsbildung stand kein Bundestagsmitglied fur einen Gesprachstermin im Rahmen der Jubildums-Regio-
nalleitertagung im Frihjahr 2025 zur Verfigung. Zu seiner Klausurtagung im Sommer traf sich der Vorstand
wegen der bevorstehenden E.S.PKU-Tagung in Hamburg statt — wie sonst ublich — in Berlin. Deshalb fand in
diesem Jahr auf Vorstandsebene kein direkter Austausch mit einem / einer Abgeordneten statt. Bei verschiede-
nen Gelegenheiten flihrte der Geschaftsfiihrer der DIG PKU Tobias S. Hagedorn jedoch Hintergrundgesprache
z.B. mit Stefan Schwartze (SPD), Nora Seitz (CDU) und Armin Grau (B’90 / Die Griinen) sowie mit den Biromit-
arbeitenden verschiedener weiterer Abgeordneter.

Nach den Wahlen zum Europaischen Parlament im Jahr 2024 stand auch die E.S.PKU vor einer dhnlichen Auf-
gabe: Etliche Mitglieder der parteitibergreifenden PKU-Allianz gehéren dem neuen Europaparlament nicht mehr
an. Erst am 1. Dezember 2024 nahm die neue EU-Kommission unter Ursula von der Leyen ihre Arbeit auf. Dabei
wurde der Ungar Olivér Varhelyi Nachfolger der bisherigen Gesundheitskommissarin Stella Kyriakides (Zypern),
zu der die E.S.PKU einen direkten Kontakt aufgebaut hatte.

Der Koalitionsvertrag der neuen Bundesregierung beinhaltet nur wenige Punkte mit Relevanz fiir Menschen mit
PKU und verwandten angeborenen Stoffwechselstérungen — diese kdnnen jedoch durchaus grof3e Wirkung ent-
falten. So plant die neue Bundesregierung eine Weiterentwicklung des Arzneimittelmarkt-Neuordnungsgesetzes
(AMNOG) und will die pharmazeutische Industrie starken. Sie will dabei den Zugang zu innovativen Therapien
ermaoglichen und eine fir die Krankenkassen nachhaltig tragbare Finanzierung sicherstellen. Ein Registergesetz
soll dazu beitragen, Deutschland zu einem Spitzenstandort fir die Gesundheitsforschung zu machen. Dartiber
hinaus will die Koalition die gesundheitliche Situation von Betroffenen seltener Erkrankung verbessern und digital
vernetzte Zentren ausbauen.

Mit der Vollendung der Reform der Europaischen Arzneimittelgesetzgebung und einem Europaischen Aktions-
plan fur Seltene Erkrankungen haben sich die neue Kommission und das neue EU-Parlament einigen Vorhaben
verpflichtet, die auch fir Menschen mit Phenylketonurie und verwandten angeborenen Stoffwechselstérungen
relevant sein werden.

Viele gesundheitspolitische Reformvorhaben sowohl auf der nationalen wie auch auf der Européaischen Ebene
haben das Potenzial, die Versorgungssituation von Menschen mit seltenen Erkrankungen und damit auch von
Betroffenen mit PKU und verwandten Stoffwechselstérungen nachhaltig zu verandern. Die Aufgabe und Heraus-
forderung besteht darin, gleichzeitig den Uberblick (iber die verschiedenen Reformen zu behalten und die not-
wendigen eigenen Positionen zu formulieren, sowie neue Partner und Netzwerke flr eine wirksame politische
Lobbyarbeit der DIG PKU und der E.S.PKU in den Parlamenten und gegenuber den politischen Institutionen zu
finden.



Politikziel 1
Proteinersatz: Kosteniibernahme und reibungslose

Versorgung sicherstellen
Politische Arbeit der DIG PKU im Jahr 2025:
Ergebnisse der Mitgliederumfrage zu Problemerfahrungen bei der Versorgung mit Protein-Supplementen

.. in der PHElIline veroffentlicht
.. dem KN-EE prasentiert

.. den Diatfirmen zur Verfigung gestellt

.. der Patientenvertretung im G-BA zur Verfligung gestellt

Mit dem Gesundheitsversorgungsweiterentwicklungsgesetz (GVWG) wurde die Verordnungs- und Erstattungs-
fahigkeit der krankheitsspezifischen Aminosauremischungen bereits 2021 in die Regelversorgung Uberfuhrt
(§ 31 Abs. 5 SGB V). Im Friihjahr 2025 hat der Gemeinsame Bundesausschuss ein Evaluationskonzept fiir die
Bewertung der Versorgung mit bilanzierten Diaten zur enteralen Ernahrung in der gesetzlichen Krankenversi-
cherung erstellt. Ziel dieser Evaluation ist, die ausreichende, zweckmafRige und wirtschaftliche Versorgung der
Versicherten sicherzustellen. Der erste Schritt ist eine Online-Befragung relevanter Akteure wie Herstellern,
Fachgesellschaften und dem GKV-Spitzenverband vom 1. Juli bis 15. Dezember 2025.

An einer Umfrage der DIG PKU zum Versorgungsalltag mit diesen Produkten haben im Dezember 2024 insge-
samt 158 Mitglieder teilgenommen, von denen 30% Uber Problemerfahrungen berichtet haben. Dabei handelte
es sich in den meisten Fallen nicht um Regelungsprobleme, sondern um Schwierigkeiten bei der Umsetzung der
Arzneimittelrichtlinie durch die (Haus-)Arzt:innen (Regressangste und Verordnungsverweigerung) und Apothe-
ken (Ablehnung der Rezepteinlésung aus wirtschaftlichen Erwagungen). Die Ergebnisse der Mitgliederbefragung
haben wir in der PHEIline Ausgabe 1/2025 veréffentlicht und am 14. Marz 2025 dem Kompetenznetzwerk Ente-
rale Erndhrung (KN-EE) prasentiert.

Problemerfahrungen in % Da die DIG PKU als Patient:innenvertretung in der Online-
befragung des G-BA nicht zur Stellungnahme berechtigt
Erwachsene I - .

war, haben wir die Auswertung unserer Mitgliederbefra-
Kinderund Jugendliche L gung sowohl der Patientenvertretung im G-BA als auch
den Diatfirmen zur Verfligung gestellt und darum gebeten,
sie in ihren Antworten und in der Evaluation zu ber(lcksich-
tigen.

0 20 40
einmal m mehrmals

Ausblick:

Mit dem Abschluss der Onlinebefragung am 15. Dezember 2025 beginnt eine entscheidende Phase fir die Be-
wertung der Versorgungssituation durch den G-BA. Der Evaluationsbericht soll Ende 2026 vorliegen. Identifiziert
er Regelungsdefizite, muss der G-BA innerhalb von zwei Jahren nachsteuern. Wir werden die Patientenvertre-
tung im G-BA dabei unterstiitzen, die Erfahrungen unserer Mitglieder wirkungsvoll einzubringen. Sollte die Eva-
luation — wie unsere bisherigen Erkenntnisse erwarten lassen — keinen wesentlichen Regelungsbedarf aufzei-
gen, ist ein Eingriff des G-BA in die Selbstverwaltung (z.B. in Preisverhandlungen des GKV-Spitzenverbandes
oder in die Regress-Praxis der Kassenarztlichen Vereinigungen) unwahrscheinlich. Umso wichtiger ist es, pra-
xisnahe Verbesserungen in der Versorgung voranzutreiben. Ein Leitfaden zur Kodierung arztlicher Leistungen,
zur regressfreien Verordnung von Protein-Supplementen und Medikamenten sowie zur Ausstellung notwendiger
Uberweisungen (z.B. Laborscheine und Ernahrungstherapie) kann Unsicherheiten bei Arzten und Apothekern
abbauen und die Versorgung unserer Mitglieder spurbar starken.



Politikziel 2
Entlastung von den Mehrkosten fur Speziallebensmittel

Politische Arbeit der DIG PKU im Jahr 2025:

Information der Mitglieder und der Ernahrungsfachkrafte Gber neue Empfehlungen zur Krankenkostzulage
fur Kinder und Jugendliche im Sozialhilfebezug

Aufforderung des Deutschen Vereins zur Anpassung der Empfehlungen fiir Erwachsene, Angebot zur Mit-
arbeit

Die steigenden Mehrkosten fiir eiweiRarme Speziallebensmittel sind nicht nur fir Kinder und Jugendliche im
Sozialhilfebezug, sondern auch fir Erwachsene und am Anfang des Berufslebens wahrend der Ausbildung oder
einem Studium eine Zugangsbarriere zur ernahrungstherapeutischen Behandlung der PKU und verwandter an-
geborener Stoffwechselstérungen.

Nachdem der Deutsche Verein fir 6ffentliche und private Firsorge (kurz: Deutscher Verein) im Jahr 2024 seine
Empfehlungen zur Anerkennung des erndhrungsbedingten Mehrbedarfs von Sauglingen, Kindern und Jugendli-
chen in der Sozialhilfe Uberarbeitet hat, haben wir unsere Mitglieder sowie die Ernahrungsfachkrafte tber ver-
schiedene Medien (Vereinszeitschrift, Homepage, Soziale Medien sowie Online-Vortrage zum Thema Sozial-
recht) Gber die besseren Entlastungsmoglichkeiten informiert.

Die neuen Empfehlungen des Deutschen Vereins gelten jedoch nur fiir Kinder und Jugendliche. Fir Erwachsene
finden noch immer die Empfehlungen aus dem Jahr 2020 Anwendung, die aus unserer Sicht weiterhin unzu-
reichend sind und den tatsachlichen Mehrbedarf nicht annahernd abbilden. Die DIG PKU hat den Deutschen
Verein deshalb aufgefordert, auch diese Empfehlungen entsprechend anzupassen, und seine Mitarbeit dabei
angeboten.

Ausblick:

Die DIG PKU wird diesem Thema im Jahr 2026 wieder mehr Aufmerksamkeit schenken. Sie wird den Schulter-
schluss mit den Berufsverbanden, Fachgesellschaften und Netzwerken wie dem KN-EE suchen, Nachbesserun-
gen der Empfehlungen des Deutschen Vereins anregen und das Problem starker in den Mittelpunkt ihrer politi-
schen Lobbyarbeit ricken. Das politische Ziel ist eine Netto-Entlastung aller Betroffenen von den therapiebe-
dingten Mehrkosten unter Berlicksichtigung einer einkommensabhangigen Zumutbarkeitsgrenze.



Politikziel 3
Zugang zu Therapieoptionen sicherstellen

Politische Arbeit der DIG PKU im Jahr 2025:

Gesprache mit Europaabgeordneten und Unterstiitzung der ESPKU beim Wiederaufbau der Parteilber-
greifenden PKU-Allianz im Europaparlament

Erstellung und Verbreitung des Europaischen Positionspapiers zum Ungedeckten Medizinischen Bedarf
der Phenylketonurie

Mitgestaltung der EURORDIS-Positionen zur Europaischen Arzneimittelgesetzgebung
Podiumsdiskussion beim Europaischen Gesundheitsforum in Bad Gastein

Impulsvortrage bei parlamentarischen Frihstiicken und Expertendialogen in Deutschland

Pressekonferenz zum transformativen Potenzial innovativer Therapien fiir Patienten und Angehdrige

Mit dem Wirkstoff Sepiapterin (Produktname Sephience®, PTC Therapeutics) wurde im Jahr 2025 ein neues
Medikament zur Behandlung der PKU zugelassen. Fir den Wirkstoff Pegvaliase (Produktname Palynziq®,
BioMarin Pharmaceutical) steht eine Zulassungserweiterung fir jingere Patienten bevor. Weitere vielverspre-
chende innovative Therapiekandidaten mit verschiedenen Wirkmechanismen durchlaufen derzeit klinische Stu-
dien (z.B. allosterische Inhibitoren, Chaperone- und Gentherapien). All dies macht den Betroffenen grofe Hoff-
nung auf Therapieerleichterungen und bessere Outcomes.

Gleichzeitig erleben wir viele gleichzeitige Gesundheitsreformen, die einen Einfluss auf die Priorisierung der PKU
und verwandter Stoffwechselerkrankungen in der Forschung als auch auf den schnellen und umfassenden Zu-
gang der Patienten zu Neuentwicklungen haben kénnen. So sieht der Kommissionsentwurf einer neuen europa-
ischen Arzneimittelgesetzgebung eine Steuerung der Forschungsférderung in Bereiche mit ungedecktem und
hohem ungedeckten medizinischen Bedarf vor — dabei bleibt unklar, wann Patienten keinen ungedeckten medi-
zinischen Bedarf mehr haben. Nach den EU-Parlamentswahlen im Jahr 2024 wurde dieses Reformvorhaben
2025 weiter vorangetrieben. Auf nationaler Ebene nahm im Jahr 2025 die Diskussion um faire und bezahlbare
Preise patentgeschitzter Medikamente zunehmend Dynamik auf. So sieht der Koalitionsvertrag der neuen Bun-
desregierung u.a. eine Weiterentwicklung des Arzneimittelmarkt-Neuordnungsgesetzes (AMNOG) vor, die den
Zugang zu innovativen Therapien ermdglichen und eine nachhaltig tragbare Finanzierung sicherstellen soll.

Auf europaischer Ebene unterstiitzte die DIG PKU auch 2025 die Lobby-Aktivitaten der E.S.PKU flr eine aus-
reichend offene Definition des ungedeckten medizinischen und therapeutischen Bedarfs. Dazu beteiligten wir
uns maRgeblich an der Entwicklung eines europaischen Positionspapiers. Artikel und Interviews in Europaischen
Nachrichtenportalen wie Politico, Euroactiv, Patient Worthy, Rare Revolution und anderen sorgten fiir die not-
wendige mediale Aufmerksamkeit.

In Gesprachen mit Europaabgeordneten (MEP’s Sokol, Kuja, Jerkovic) forderten wir den Neuaufbau der Partei-
Ubergreifenden PKU-Allianz im Europaischen Parlament. Durch gezielte Hintergrundgesprache bei verschiede-
nen Events in Briissel und dem Eurordis Members Meeting in Riga konnten wir EURORDIS Rare Disease Europe
Uberzeugen, ihren Fokus vom alleinigen Fehlen einer Therapie auf die Notwendigkeit verbesserter Behand-
lungsoptionen zu erweitern — eine entscheidende inhaltliche Verschiebung im Sinne einer abgestimmten und
koordinierten Interessenvertretung. Ein Hohepunkt der Kampagne war die strategisch wichtige Podiumsdiskus-
sion ,Defining unmet medical need — what counts“ beim Europaischen Gesundheitsforum Gastein (EHFG) am
2. Oktober 2025. Das EHFG ist die wichtigste unabhangige Diskussionsplattform fir die Zukunft der Gesund-
heitspolitik in Europa. Als Gastgeber skizzierte der Geschaftsfiihrer der E.S.PKU und der DIG PKU Tobias
Hagedorn die alltdglichen Herausforderungen der Betroffenen, und sicherte der PKU damit eine maximale Sicht-
barkeit bei relevanten europaischen und nationalen Entscheider:innen.

Video der Diskussion: https://youtu.be/9bcpJGsJLIE?si=-xnOl0Z4txofeMUf


https://youtu.be/9bcpJGsJLlE?si=-xnOl0Z4txofeMUf

Die finale Europaische Arzneimittelgesetzgebung wurde im sogenannten Trilog verhandelt, wo eine Einigung
zwischen den Positionen der EU-Kommission, des EU-Parlaments und des Européischen Rates als Vertretung
der Mitgliedsstaaten gefunden werden musste. Um die wichtige deutsche Position im Trilog aktiv zu beeinflussen,
hat die DIG PKU bei verschiedenen Gelegenheiten auf die Risiken nicht abgestimmter und ausschlieRlich auf
Kostensenkung fokussierter Reformen fir die Entwicklung innovativer Therapien und den Patientenzugang hin-
gewiesen. Bei parlamentarischen Friihstlicken und Expertendialogen haben wir direkt und informell Einfluss auf
Abgeordnete und ihre Blromitarbeitenden genommen. Dazu gehérten eine Veranstaltung der LAWG Deutsch-
land e.V. mit den Biroleitungen verschiedener Abgeordneter, ein parlamentarischen Fruhstick der Eva Luise
und Horst Kéhler Stiftung sowie ein politischer Expertendialog der Initiative CHANGE4Rare. Dort und bei ande-
ren Gelegenheiten schilderte der Geschaftsfihrer der DIG PKU Tobias Hagedorn den Bedarf an besseren The-
rapieoptionen fiir die PKU und andere seltene Erkrankungen und warnte vor einer Streichung des sogenannten
Zusatznutzenprivilegs — ein wichtiges Incentive fur die Entwicklung von patentgeschutzten Medikamenten fir
seltene Erkrankungen. Er forderte eine ausgewogene Debatte, in deren Folge sich Betroffene nicht als teure
Last fur das solidarische Gesundheitssystem empfinden. Vorstandsmitglied Vera Herrmann schilderte bei einer
Pressekonferenz das transformative Potenzial innovativer Therapien fir die Betroffenen und ihre Familiensys-
teme und erzeugte dadurch eine zusatzliche 6ffentliche Aufmerksamekeit fiir die politische Debatte.

Ausblick: A N

Nach der politischen Einigung im Trilog zur
Europaischen  Arzneimittelgesetzgebung
im Dezember 2025 verlagert sich der Fo-
kus auf die konkrete Umsetzung. Die DIG
PKU wird die E.S.PKU weiterhin aktiv un-
terstitzen und ihre Lobby-Arbeit darauf
konzentrieren, die ungedeckten medizini-
schen Bedarfe von Menschen mit PKU und
verwandten Stoffwechselstérungen dauer-

295
Historischer ExRurs

Schon Rurz nach ihrer Entdeckung durch Asbjorn
Folling (1934) hatte der britische Genetiker Lionel

haft sichtbar zu machen. Wir werden nach
besten Kraften Einfluss auf die Ausgestal-
tung der sogenannten Implementing Acts
(Durchfiihrungsrechtsakte) und der Umset-
zungsleitlinien der Europaischen Arznei-
mittel-Agentur (EMA) nehmen.

Auf nationaler Ebene wird sich die DIG
PKU im Jahr 2026 prioritar fur den Erhalt
des schnellen und umfassenden Zugangs
der Betroffenen zu innovativen Therapien
in Deutschland einsetzen und dabei eng
mit den Dachverbanden ACHSE und BAG
SELBSTHILFE zusammenarbeiten. Wir
werden den Erhalt des Zusatznutzenprivi-
legs im Arzneimittelmarktneuordnungsge-
setz (AMNOG) sowie attraktive Rahmen-
bedingungen flir Forschung und Entwick-
lung in Deutschland fordern. Aul3erdem
pladieren wir fir Nutzenbewertungen, die
die besonderen Aspekte seltener Erkran-
kungen und den Wert von Therapiefort-
schritten fur die Betroffenen angemessen
berlcksichtigen.

Penrose die Idee, dass die Phenylketonurie eine
Stoffwechselstorung sei und durch eine phenyl-
alaninfreie Didt behandelt werden konnte. Ein
erster Didtversuch scheiterte an der mangelnden
Naihrstoffversorgung. Die notwendige Losung ~
ein synthetischer, phenylalaninfreier EiweifSersatz
~ hielt der britische Biochemiker und Nobelpreis-
triger Frederick, Gowland HopRins zwar fiir tech-
nisch machbar, aber ,unerschwinglich: Die Kosten
lagen bei ca. 1.000 £ pro  Woche (nach heutigem
Wert etwa 100.000 €). Nach Gowlands‘, Nutzen-
bewertung“ stoppte Penrose die Weiterentwick-
lung. So verzdgerte sich die Einfiihrung der Er-
ndhrungstherapie um etwa 15 Jahre bis zur Be-
handlung der Rleinen Sheila Jones durch Horst
Bickel Anfang der 1950er Jahre in Birmingham.
Sheila profitierte davon, dass Louis Woolf erst
Rurz vorher ein deutlich billigeres Verfahren zur
Trennung von _Aminosduren entwickelt hatte.
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Politikziel 4
Zugang zu altersgerechter multidisziplinarer Versorgung

sicherstellen

Politische Arbeit der DIG PKU:

Teilnahme an einem politischen Fachgesprach zum Thema ,Alter werden mit Seltenen Erkrankungen®

Diskussionsbeitrag bei einem parlamentarischen Frihstiick

Zusammenarbeit mit den Fachgesellschaften zur Anerkennung der Schwerpunktweiterbildung Stoffwech-
selmedizin

Zusammenarbeit mit dem Verband der Diatassistentinnen in Deutschland (VDD) zur Starkung der Heilmit-
telerbringenden

Teilnahme an einem parlamentarischen Fruhstlick zum gesetzlichen Ernahrungsscreening

Bereits 2024 hatte die DIG PKU vor einem Rickbau von Stoffwechselambulanzen infolge der Krankenhausre-
form gewarnt. Zwar plant die neue Bundesregierung eine Nachbesserung der Reform, doch sieht der Referen-
tenentwurf des Krankenhausreformanpassungsgesetzes (KHAG) vom August 2025 die Streichung der Leis-
tungsgruppe ,spezialisierte Padiatrie aus dem stationaren Leistungskatalog vor. Damit ist die Finanzierung auch
der padiatrischen Stoffwechselambulanzen unklar. Diese Problematik adressierte der Geschéaftsfiihrer der
DIG PKU Tobias Hagedorn bei einem parlamentarischen Friihstiick der Eva Luise und Horst Kohler Stiftung
(,Seltene Erkrankungen — Strukturen ausbauen und Versorgung sichern®) und sprach dabei gezielt den Patien-
tenbeauftragten der Bundesregierung Stefan Schwarze (MdB, SPD) sowie die Berichterstatterin der CDU/CSU-
Bundestagsfraktion Nora Seitz (CDU) und Dr. Armin Grau (B’90 / Die Griinen) an.

Beim politischen Fachgesprach in der Berliner Landesvertretung Baden-Wurttembergs thematisierte er zudem
den sich zuspitzenden Versorgungsmangel erwachsener Stoffwechselpatient:innen. Angesichts einer wachsen-
den Zahl frih diagnostizierter Betroffener treffe eine demografisch bedingte Verrentungswelle auf ein bereits jetzt
strukturell unterversorgtes Fachgebiet. Ziel miisse daher nicht der Abbau vermeintlicher Uberkapazitéten, son-
dern der bedarfsgerechte Ausbau qualifizierter Versorgungszentren sein. In diesem Zusammenhang unterstitzte
und beriet Tobias Hagedorn das Prasidium der Gesellschaft fur Angeborene Stoffwechselmedizin (GfAS) bei
deren Kampagne zur Anerkennung der stoffwechselmedizinischen Schwerpunktweiterbildung durch den Deut-
schen Arztetag.

Die Ernahrungstherapie ist ein unverzichtbarer Bestandteil der Versorgung von Stoffwechselpatient:innen. Der
Koalitionsvertrag der neuen Bundesregierung sichert der Pflege einen Sitz mit Stimmrecht im Gemeinsamen
Bundesausschuss (G-BA) zu, eine entsprechende strukturelle Beteiligung der Heilmittelberufe — einschlieflich
der Ernahrungstherapeut:innen ist jedoch nicht vorgesehen. Tobias Hagedorn sagte der neuen Prasidentin des
Verbands der Diatassistenten — Deutscher Bundesverband (VDD) die Unterstitzung der DIG PKU fiir eine gleich-
berechtigte Mitwirkung im G-BA zu, mit der die fachliche Expertise der Therapeut:innen in eine bedarfsgerechte
Versorgung eingebracht werden kann. AulRerdem beteiligte sich die DIG PKU an einem parlamentarischen Friih-
stiick der Deutschen Gesellschaft fir Erndhrungsmedizin fir ein gesetzlich verankertes Erndhrungsscreening im
stationaren Sektor. Die Implementierung eines solchen Screenings und die damit verbundene Verpflichtung von
Erndhrungsteams in den Krankenhausern starkt die Rolle der Ernahrungstherapie in der medizinischen Versor-

gung.
Ausblick:

Die stoffwechselmedizinische und ernahrungstherapeutische Versorgung wird zunehmend prekar. Dieses Prob-
lem wird die DIG PKU im Jahr 2026 deutlicher adressieren und dabei die Zusammenarbeit mit den relevanten
Fachgesellschaften und Berufsverbanden sowie mit anderen ahnlich betroffenen Selbsthilfeorganisationen su-
chen.



Politikziel 5:
Bedarfsgerechte Versorgungsqualitat herstellen

Politische Arbeit der DIG PKU:

e Zusammenarbeit mit der GfAS zur Anerkennung der Schwerpunktweiterbildung Stoffwechselmedizin
Projektentwicklung: Kodier- und Verordnungsleitfaden®
o Mitarbeit an den Leitlinien zur Isovalerianazidurie (IVA)

In den nachsten Jahren wird auch in der Stoffwechselmedizin rund ein Drittel der Arzt:innen und etwa jede fiinfte
Diatassistent:in das Rentenalter erreichen. Parallel dazu steigt der Versorgungsbedarf: Neben dem demografi-
schen Wachstum friih diagnostizierter Patient:innen haben neue Behandlungsoptionen das Potenzial, therapie-
ferne erwachsene Betroffene in die Versorgung zuriickzuholen. Der dynamischen Zunahme des Behandlungs-
bedarfs in den Stoffwechselzentren stehen also sinkende Versorgungskapazitaten gegeniber. Wir erhalten mehr
Patientenbeschwerden Uber lange Wartezeiten auf Routinetermine und schlechtere Behandlungsqualitat. Die
DIG PKU hat sich an berufspolitischen Diskussionen der Fachgesellschaften und Berufsverbande (GfAS, ASIM,
VDD, vdoe) beteiligt. Wir haben politische Initiativen zur Steigerung der Attraktivitat stoffwechselmedizinischer
und diatetischer Tatigkeitsfelder unterstiitzt, insbesondere die Forderung der GfAS nach Anerkennung der stoff-
wechselmedizinischen Schwerpunktweiterbildung durch den Deutschen Arztetag. In politischen Gespréchen ha-
ben wir die Berlcksichtigung der spezialisierten Stoffwechselversorgung in der Krankenhausreform gefordert.

Der zunehmende Versorgungsbedarf erreicht auch die Hausarzte. Auch hier mehren sich Beschwerden utber
verweigerte Routineverordnungen von Medikamenten und Proteinsupplementen sowie Laboriberweisungen
und Heilmittelverordnungen, die wir vor allem auf Regressangste und unklare Aufgabenabgrenzungen zwischen
Klinikambulanzen und Hausarzten zurickfihren. Wir haben mit der Kanzlei Dierks & Company ein Erstgesprach
Uber ein Multi-Stakeholder-Projekt zur Entwicklung eines praxisnahen Kodier- und Verordnungsleitfadens ge-
fuhrt, der die Stoffwechselversorgung in der Niederlassung erleichtern, die Zusammenarbeit mit den klinischen
Zentren unterstitzen und zugleich Rechtssicherheit fiir alle Beteiligten schaffen kann. Als Projektpartner kdnnen
die Diat- und Pharmaindustrie sowie einschlagige Berufs- und Fachgesellschaften eingebunden werden.

Medizinische Leitlinien formulieren evidenzbasierte Therapieempfehlungen und verbessern so die Qualitat der
Patientenversorgung. Die Einbindung der Patientenperspektive in die Leitlinienerstellung ist ein zentraler Quali-
tatsfaktor. Nachdem im Sommer 2024 die DACH-Leitlinien zur PKU konsentiert wurden, haben wir im Frihling
2025 die Praferenzen der Patienten und unsere Einschatzungen zur Akzeptanz und Umsetzbarkeit der Empfeh-
lungen mitformuliert. Das fertige Leitlinienmanuskript wurde im Mai 2025 bei der AWMF eingereicht. Der Review-
Prozess ist bisher noch nicht abgeschlossen. Im Mai 2025 haben wir eine Einladung zur Mitarbeit an neuen
Leitlinien zur Isovalerianazidurie (IVA) angenommen. Neben unserem Geschéftsfiihrer Tobias Hagedorn wirken
David Hanslian sowie das Ehepaar Lena Kaumanns / Gunnar Sperveslage als betroffene Eltern mit. Die Verof-
fentlichung dieser Leitlinien ist fir Ende 2026 bzw. Anfang 2027 geplant. IVA ist eine Stoffwechselerkrankung
aus der Gruppe der Organoazidopathien, bei der der Abbau der Aminosaure Leucin gestort ist.

Ausblick:

Wir werden u.a. den politischen Schwerpunkt der GfAS-Jahrestagung 2026 in Berlin nutzen und politisch auf die
zunehmend prekare stoffwechselmedizinische Versorgungssituation aufmerksam machen. In der Debatte um
ein hausarztzentriertes Primararztsystem werden wir als Voraussetzung einer effizienten Patientensteuerung
eine verbindliche Aufgabenzuordnungen und -Abgrenzungen in der primar- und facharztlichen Versorgung for-
dern. Wir prifen unsere Moglichkeiten, einen Verordnungs- und Kodierleitfaden fir die Versorgung von Men-
schen mit Phenylketonurie und verwandten angeborenen Stoffwechselstorungen zu erstellen. Die PKU-Leitlinien
werden wir nach der Veréffentlichung mit einer eigenen Offentlichkeitsarbeit kontextuieren. Wir bringen die Pati-
entenperspektive in die IVA-Leitlinien ein.



Politikziel 6:
Weiterentwicklung des Neugeborenenscreenings

Politische Aktivitdten der DIG PKU:

G-BA Beschluss zur Erweiterung des Neugeborenenscreenings

Vortrag beim NEW_LIVES-Symposium und Veréffentlichung der Empfehlungen fiir ein genomisches Neu-
geborenenscreening

Diverse Hintergrundgesprache zum diagnostischen Traumapotenzial
Mitwirkung an den DGNS Screening-Leitlinien

Im Mai 2025 hat der Gemeinsame Bundesausschuss nach intensiven Beratungen die Aufnahme des angebore-
nen Vitamin-B12-Mangels sowie der Methylmalonazidurie (MMA), Propionazidamie (PA) und Homocystinurie
(HCU) in das erweiterte Neugeborenenscreening beschlossen. Nach einer technischen Vorbereitungsphase soll
ab Mai 2026 in ganz Deutschland auf diese Erkrankungen gescreent werden. Dieser Beschluss ist der wohl
groRte politische Erfolg der DIG PKU im Jahr 2025, auf den wir seit 2019 kontinuierlich hingearbeitet haben
— angefangen mit dem frihen Dialog mit der Universitat Heidelberg und der Patientenvertretung im G-BA, Uber
unsere aktive Beteiligung an der Nutzenbewertung durch das Institut fur Qualitat und Wirtschaftlichkeit im Ge-
sundheitswesen (IQWiG) bis hin zur themenspezifischen Patientenvertretung durch Tobias Hagedorn im Bera-
tungsverfahren des G-BA.

Als nachste grofRe technische Evolution hat die immer giinstigere und schnellere Ganzgenom-Sequenzierung
das Potenzial, eine enorme Vielzahl genetischer Erkrankungen bereits im Neugeborenenscreening zu diagnos-
tizieren. Seit 2022 hat sich die DIG PKU an dem Projekt NEW_LIVES der Universitaten Heidelberg und Mann-
heim beteiligt. Mit der Verdffentlichung der Empfehlungen zu ethischen, rechtlichen, sozialen und medizinischen
Rahmenbedingungen fiir ein genomisches Neugeborenenscreening-Programm in Deutschland ist dieses Projekt
im Sommer 2025 zu Ende gegangen. Das Abschluss-Symposium mit dem Vortrag von Tobias Hagedorn Uber
die Projektbeteiligung der DIG PKU fand groRe Aufmerksamkeit in der interessierten Fachoffentlichkeit.

Nach vielen Hintergrundgesprachen zum Beispiel im Umfeld der G-BA-Beratungen und des NEW_LIVES-Pro-
jektes, bei Fachtagungen und Veranstaltungen von Verbanden und Fachgesellschaften, aber auch nach zufalli-
gen Begegnungen (z.B. mit Frau Prof. Dr. Horster am Rande der Regionalleitertagung der DIG PKU in Berlin) ist
auch die Deutsche Gesellschaft fiir Neugeborenenscreening (DGNS) auf die Patientenexpertise der DIG PKU
aufmerksam geworden. Eine Einladung zur Mitarbeit an der neuen Leitlinie zum Neugeborenenscreening haben
wir genutzt und das Traumapotenzial der (Verdachts-)Diagnose thematisiert. Erstmals findet sich nun der Hin-
weis in den Leitlinien, dass das Betreuungskonzept auch die Auswirkungen von Diagnose, Krankheit und The-
rapie des Kindes auf die emotionale und psychosoziale Situation der Eltern berticksichtigen soll.

Ausblick:

Wir werden die Implementierung der Screening-Erweiterung auf den VitB12-Mangel, die HCU, MMA und PA
aufmerksam begleiten. In Abstimmung mit der Universitat Heidelberg und der Patientenvertretung im G-BA be-
reiten wir einen Antrag zur Aufnahme der friihen Harnstoffzyklusdefekte in das erweiterte Neugeborenenscree-
ning vor. Wir werden den Dialog mit der DGNS weiter vertiefen und bei weiteren Anpassungen der Leitlinien zum
Neugeborenenscreening die Berlicksichtigung der emotionalen Belastung der betroffenen Familien weiter-
entwickeln.



Auflistung einiger politischer Aktivitaten im Jahr 2025

23. Januar, 18. Marz, 8. April, 24. April, und 15. Mai
Ausschuss-Sitzungen des G-BA zur Erweiterung des Neugeborenenscreenings

4. Februar, 24. Juni
ACHSE Unternehmensforum

10. Februar und 25. November

Politikgesprach CHANGE4Rare in Berlin

3. bis 7. Marz
GfAS Jahrestagung in Kassel

12. Marz

Takeda Fachgesprach in Berlin: ,,Alter werden mit seltenen Erkrankungen®
14. Marz

Netzwerktreffen des KN-EE in Berlin

27. Méarz
ACHSE Klausurtagung in Berlin

12. April

Politische Bildung: Gruppenleiter-Besuch des Bundestags (Reichstagsgebédude) in Berlin
22. April

Meeting mit MEP Tomislav Sokol in Briissel

25. bis 26. April
Mitgliedertagung der BAG SELBSTHILFE in Kénigswinter

6. Mai
ASIM Mitgliedertagung in Wiesbaden

13. bis 14. Mai

EuropaBio Patient Forum, Briissel

22. Mai

EURORDIS Members Meeting

3. Juni, 18. Juli

NEW LIVES: Marsilius Kontrovers und Abschluss-Symposium
5. Juni

Interview mit dem Rare Revolution Magazine

9. Juli und 9. November

Meeting mit MEP Romana Jerkovic

10. bis 11. Juli
genomDE Symposium Berlin

11. September
LAWG Vortrag vor Mitarbeitenden von MdB‘s und anderen Entscheider:innen in Berlin

18. bis 19. September
Nationale Konferenz fiir Seltene Erkrankungen (NAKSE) in Berlin (Podium)

2. Oktober
European Health Forum Gastein: Podiumsdiskussion zum Unmet Medical Need

8. Oktober
IVA Leitlinien Kickoff-Meeting

7. bis 8. November

ACHSE Mitgliedertagung

10. November

Meeting mit MEP Andres Kulja

12. November
Parlamentarisches Friihstiick in Berlin zum Thema ,,Mangelernahrung“

13. November
Parlamentarisches Friihstiick in Berlin zum Thema ,,Seltene Erkrankungen®, mit Impulsvortrag



