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Hiddenhausen, 26. Juni 2026 
 
Internationaler Tag der Phenylketonurie (PKU) am 28. Juni: 

Das lebenslange Versorgungsversprechen einlösen – Ungedeckte Bedarfe seltener 

Stoffwechselerkrankungen im Lichte aktueller Gesetzgebungen 

 

 

Sehr geehrte Damen und Herren Abgeordnete, 

 

die Phenylketonurie (PKU) war die historisch erste Zielerkrankung des von Prof. Dr. Robert Guthrie ent-

wickelten Neugeborenenscreenings. Gemeinsam mit Prof. Dr. Horst Bickel, der die korrespondierende 

Ernährungstherapie etablierte, legte er den Grundstein für die moderne Stoffwechselmedizin. In Erinne-

rung an diese Meilensteine und die Geburtstage beider Wissenschaftler begehen wir am 28. Juni 

den Internationalen Tag der PKU. 

 

PKU ist eine seltene, angeborene Stoffwechselstörung. Unbehandelt führt sie zu schweren geistigen 

Behinderungen. Dank der frühzeitigen Diagnose im Screening können diese Folgen mit einer lebenslang 

konsequent durchgeführten Ernährungstherapie verhindert werden. Diese Therapie ist keine „Diät“, son-

dern eine medizinische, Intervention. Sie erschwert den Alltag der Betroffenen, belastet sie psychisch und 

schränkt ihre gesellschaftliche Teilhabe ein.  

 

PKU ist keine Kinderkrankheit. Das Neugeborenenscreening ist ein Versorgungsversprechen, das nicht mit 

dem 18. Geburtstag endet. Weil es in Deutschland zu wenige internistische Stoffwechselambulanzen gibt, 

müssen die meisten erwachsenen Betroffenen von hochengagierten pädiatrischen Fachkräften mitversorgt 

werden. Auch mit Blick auf die bevorstehende Verrentungswelle macht diese Abhängigkeit den Patientin-

nen und Patienten Angst vor einer ungewissen gesundheitlichen Zukunft. Ausgerechnet sie, die durch die 

jahrzehntelange Teilnahme an Studien das Wissen für die heutige Kinderheilkunde mitaufgebaut haben, 

erleben nun, dass ihre eigenen Bedarfe vernachlässigt werden und die bestehende Restversorgung durch 

aktuelle Sparmaßnahmen zusätzlich unter Druck gerät.  

 

Anlässlich des Internationalen PKU-Tages möchten wir Sie auf einige Entwicklungen hinweisen, die das 

lebenslange Versorgungsversprechen brechen: 

 

1. Drohende Erosion der spezialisierten Behandlungszentren 

 

Die Streichung der Leistungsgruppe „spezialisierte Pädiatrie“ aus dem Krankenhausversorgungsverbes-

serungsgesetz (KHVVG) trifft auch die ambulanten pädiatrischen Stoffwechselzentren – ihre Vorhaltung 

wird weiterhin nicht ausreichend vergütet. Die Begrenzung der Vergütungsanstiege auf die Kostensteige- 
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rungen durch das GKV-Beitragssatzstabilisierungsgesetz (GKV-BStabG) zementiert diese strukturelle 

Unterfinanzierung nun auf unabsehbare Zeit.  

 

Weil es zu wenige internistische Zentren gibt, fangen die pädiatrischen Stoffwechselambulanzen notge-

drungen bisher noch einen erheblichen Teil der erwachsenen Betroffenen auf. Wenn hierfür die letzten 

wirtschaftlichen Ressourcen wegbrechen, droht ein sofortiger Versorgungsnotstand für tausende Patien-

tinnen und Patienten. 

 

2. Kostenspirale als Zugangsbarriere 

 

Die Beendigung der beitragsfreien Familienversicherung trifft Familien mit chronischen Erkrankungen 

besonders hart. Bereits heute tragen Menschen mit PKU und verwandten angeborenen Stoffwechselstö-

rungen die hohen Zusatzkosten für therapienotwendige Speziallebensmittel (bis zu ca. 2.000 € / Jahr) 

selbst. Auch die Anhebung der Rezeptgebühren erhöht bis zum Erreichen der Belastungsgrenzen ihre 

finanziellen Belastungen. Höhere Versicherungsbeiträge, hohe Therapiekosten, höhere Zuzahlungen –

diese Spirale aus immer mehr zusätzlichen Gesundheitsausgaben stellt insbesondere Patientinnen und 

Patienten im Sozialhilfebezug oder mit niedrigem Einkommen (wie Studierende und Auszubildende), die 

nicht von steuerlichen Nachteilsausgleichen profitieren, vor immer größere Hürden und gefährdet ihren 

Zugang zur Therapie.  

 

3. Strukturelle Brüche im Praxisalltag und Chancen der Strukturreform 

 

Die Zusammenarbeit von Spezialambulanzen und niedergelassenen Hausärzten ist nicht koordiniert. Es 

fehlen verbindliche Versorgungspfade mit klaren Zuständigkeiten: Wer verordnet das Heilmittel Er-

nährungstherapie? Wer rezeptiert die lebensnotwendigen Aminosäuremischungen? Wer übernimmt die 

regelmäßigen Laborkontrollen zur Therapiesteuerung? Neben der täglichen Bewältigung der Erkrankung 

und der Therapie müssen sich die Patientinnen und Patienten ihr eigenes „Mikro-Gesundheitssystem“ 

organisieren.  

 

Wir befürchten, dass die aktuellen Budgetierungen und Vergütungsbegrenzungen die ohnehin geringe 

Mitwirkungsbereitschaft im System weiter erodieren lassen. Wenn der finanzielle Druck auf die Labor-

medizin, die niedergelassene Ärzteschaft und die Heilmittelerbringer wächst, wird die notwendige 

Versorgung für die Patientinnen und Patienten unerreichbar. 

 

Die angekündigte Gesundheitsstrukturreform bietet hier eine Chance: Richtig ausgestaltet, darf eine 

hausarztzentrierte Versorgung keine zusätzlichen Barrieren für Menschen mit angeborenen Stoffwech-

selerkrankungen aufbauen, sondern muss durch verbindliche Kooperationsmodelle endlich verlässliche 

Schnittstellen und Rechtssicherheit für die Leistungserbringer und die Betroffenen etablieren. 

 

4. Zugang zu innovativen Therapien (Orphan Drugs) 

 

Vielversprechende Fortschritte bei der Entwicklung innovativer Therapien für PKU und verwandte ange-

borene Stoffwechselstörungen machen den Betroffenen Hoffnung auf weniger Einschränkungen ihres 

Alltags und auf mehr Lebensqualität und Teilhabe. Wir befürchten, dass die Pharmabranche nach der 

Erhöhung und Dynamisierung des Herstellerabschlags und mit Blick auf die amerikanische Most-Favoured-

Nations-Politik ihre Innovationsbereitschaft und den Schutz ihrer Erlöse für bereits verfügbare Arzneimittel 

neu ausbalanciert und dadurch die Dynamik in der Forschung und Entwicklung und der Zugang zu 

innovativen Arzneimitteln ausgebremst werden. 
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Unser Appell an Sie: 

 

Ob die drohende Unterversorgung durch spezialisierte Zentren, die unaufhaltsame Spirale privater Ge-

sundheitsausgaben, strukturell blockierte Versorgungspfade oder der gefährdete Zugang zu wissen-

schaftlichem Fortschritt: Wir machen uns erhebliche Sorgen um die Zukunft unserer Versorgung. 

 

Deshalb bitten wir Sie: Setzen Sie zum Internationalen Tag der PKU ein klares Zeichen für Menschen mit 

PKU und verwandten angeborenen Stoffwechselstörungen. Tragen Sie im Rahmen Ihrer parlamenta-

rischen Arbeit dazu bei, dass diese hochspezialisierte und hocheffiziente Versorgung nicht kurzfristigen 

Sparmaßnahmen zum Opfer fällt, sondern endlich strukturell und wirtschaftlich tragfähig abgesichert wird. 

 

Für einen vertiefenden Austausch stehen wir Ihnen jederzeit gerne zur Verfügung. 

 

 

Mit freundlichen Grüßen 

 

 

 

 

 

 

Andreas Waldenspuhl    Tobias S. Hagedorn 

1. Vorsitzender      Geschäftsführer  

 


