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Regeste

Regeste Art. 3Abs. 2 ATSG; Art. 8 Abs. 2, Art. 13 Abs. 1und 2 IVG; Art. 1 Abs. 1 Satz 1
und Abs. 2 Satz 1 sowie Art. 2 Abs. 3 GgV; Ziff. 383 und 453 GgV Anhang; Ziff. 2.1 KLV
Anhang 1; Prufung der Einfachheit, Notwendigkeit und Zweckmassigkeit einer V orkehr zur
Behandlung einer seltenen Krankheit. Sind medizin-wissenschaftliche Erkenntnisse zum
therapeutischen Nutzen und zur Wissenschaftlichkeit einer bestimmten medizinischen
Massnahme, welche von der Invalidenversicherung zur Behandlung einer seltenen
Krankheit im Rahmen eines anerkannten Geburtsgebrechens tibernommen wird, auf die
Behandlung einer eng verwandten, aber noch selteneren Krankheit mittels derselben

medi zinischen Massnahme Ubertragbar? Diese Tatfrage ist von spezia medizinischen
Experten auf dem Gebiet der betreffenden Krankheit zu beantworten (E. 8.5).

Regeste Art. 3a. 2LPGA; art. 84dl. 2, art. 13d. 1 et 2LAI; art. 1d. 1, 1 rephrase, et a. 2,
1rephrase, ains quel'art. 2 a. 3 OIC; ch. 383 et 453 OIC Annexe; ch. 2.1 OPAS Annexe
1; examen des caractéres de simplicité, de nécessité et d'utilité d'une mesure destinée au
traitement d'une maladie rare. Des connaissances médico-scientifiques au sujet de I'utilité
thérapeutique et du caractére scientifique d'une mesure médical e concréte, mise en oeuvre
par |'assurance-invalidité en vue du traitement d'une maladie rare dans le cadre d'une
infirmité congénital e reconnue, sont-elles transposables au traitement au moyen de laméme
mesure médical e d'une maladie étroitement apparentée mais encore plus rare? Cette
guestion de fait doit étre tranchée par des experts dont |a spécialisation médicale est du
domaine de lamaladie concernée (consid. 8.5).

Regesto Art. 3cpv. 2 LPGA; art. 8 cpv. 2, art. 13 cpv. Le2 LAI; art. 1 cpv. 1 primafrasee
cpv. 2 primafrase nonché art. 2 cpv. 3 OIC; cifre 383 e 453 OIC Allegato; n. 2.1 OPre
Allegato 1; esame della semplicita, della necessita e della funzionalita di un provvedimento
sanitario per trattare una malattia rara. Le conoscenze medico-scientifiche riguardo
all'utilitaterapeutica e del carattere scientifico di un concreto provvedimento sanitario,
operato dall'assicurazione invaliditain vistadel trattamento di una malattiarara nel quadro
di un'infermita congenita riconosciuta possono essere trasposte ala cura per mezzo del
medesimo provvedimento sanitario di una malattia strettamente apparentata, ma ancora piu
rara? Si tratta di una questione di fatto, che deve essere risolta, facendo capo a esperti, la cui
specializzazione medica sia dell'ambito della malattiain questione (consid. 8.5).

Erwagungen

E.7

Strittig ist demnach, ob die SZT vom 16. Januar 2014 mit Blick auf die Behandlung der
anerkannten Geburtsgebrechen gemass Ziff. 383 und 453 GgV Anhang eine notwendige,
einfache und zweckmassige Vorkehr darstellt.



E.71

Dass die Ubernahme einer allogenen Stammzellentransplantation durch die
Invalidenversicherung al's medizinische Massnahme nach Art. 2 Abs. 3 GgV nicht
grundsétzlich auszuschliessen ist, sofern die Erfordernisse der Wissenschaftlichkeit,
Einfachheit und Zweckmassigkeit zu bejahen sind (vgl. nicht publ. E. 4.2 und Urtell
8C_881/2015 vom 22. April 2016 E. 3), ist bei gegebener Indikation mit Blick auf den
Pflichtleistungskatalog gemass KLV Anhang 1 (SR 832.112. 31) nicht ernsthaft in Frage zu
stellen. Denn die Ordnung von Art. 13 IV G stellt sachlich eine obligatorische
eidgendssische Krankenpflegeversicherung fir Geburtsgebrechen im Rechtssinne dar,
wobei die Definition der Wissenschaftlichkeit im Sinne von Art. 2 Abs. 3 GgV prinzipiell
dieselbeist wie in der obligatorischen Krankenpflegeversicherung

(MEY ER/REICHMUTH, Bundesgesetz tber die Invalidenversicherung [IVG], 3. Aufl.
2014, N. 11 u. 26 zu Art. 131VG).

E.7.2

Sowohl bel der X-chromosomalen Adrenoleukodystrophie (X-ALD) als auch beim hier
diagnostizierten peroxisomalen Defekt des bifunktionalen Proteins (autosomal-rezessiver
Defekt des DBP/MFP2) handelt es sich um eine seltene, angeborene Stoffwechselkrankheit.
Beide gehoren zu den peroxisomalen beta-Oxidationsstorungen (ORPHA: 79188 laut
Klassifikation gemass Orphanet:

www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Classif Simple.php?ng=DE , Internetseite besucht
am 13. Februar 2019). Beide sind nicht bei den Indikationen aufgelistet, bel welchen die
allogene Stammzellentransplantation BGE 145V 97 S. 101 nach KLV Anhang 1 as
Pflichtleistung zu tbernehmen ist. Denn bel beiden Gesundheitsstorungen handelt es sich
um seltene Krankheiten mit einer Pravalenz von hochstens einer betroffenen Person unter
2000 Menschen. In der Schweiz leiden rund eine halbe Million Menschen an seltenen
Krankheiten, wobel Uberwiegend Kinder betroffen sind (FRANZISKA SPRECHER,
Seltene Krankheiten, SZG 2015 S. 220). Nur 10-30 % der seltenen Krankheiten werden
heute erforscht; aufgrund der lange vernachlassigten kleinen Patientenpopul ationen spricht
man denn auch von "verwaisten" Krankheiten (orphan diseases;, SPRECHER, a.a.O., S.
221).

E.73

Das durch die genombasierte Forschung stark wachsende V ersténdnis von
Krankheitsmechanismen fuhrt zur Identifikation immer neuer Krankheitsbilder
(SPRECHER, a.a.0., S. 233). Als Folge davon miissen mehr Patientengruppen und damit
(Unter-)Arten von Krankheiten unterschieden werden, wodurch die Anzahl Patientinnen
und Patienten pro Krankheit abnimmt und mehr Krankheiten als selten eingestuft werden
(SPRECHER, aa.0., S. 223). Vor diesem Hintergrund stellt sich die Frage, ob aus
medi zinisch zureichenden Griinden die behandelnden Arzte der Versicherten die
wissenschaftlichen Erfahrungen aus der X-ALD-Behandlung mittels SZT auf die hier
diagnostizierte verwandte peroxisomal e beta-Oxidationsstérung Ubertragen durften. Denn
dass die am 16. Januar 2014 durchgefiihrte SZT - wie prognostiziert - erfolgreich war, ist
angesichts der unbestritten gebliebenen Ausfiihrungen der Beschwerdeftihrerin nicht
ernsthaft in Frage zu stellen. Ebenso unbestritten blieb, dass die SZT bei der X-ALD als
kausal e Therapiemassnahme international klar etabliert ist und von der
Invalidenversicherung bzw. der obligatorischen Krankenpflegeversicherung fraglos
ubernommen wird, obwohl der Wirkmechanismus der SZT - auch bei der wissenschaftlich



besser erforschten X-ALD - ebenfalls nicht bewiesen ist.

E.81

Das kantonale Gericht verpflichtete die 1 V-Stelle laut Dispositiv-Ziffer 1 in Verbindung mit
Erwégung Ziffer 4.2 des Riickwel sungsentscheides vom 13. Oktober 2015 zu weiteren
Abkléarungen, insbesondere zur Einholung einer externen fachérztlichen Beurteilung (vgl.
Urtell 8C_881/2015 vom 22. April 2016 E. 4.3). Allein schon weil die Zuordnung des
Geburtsgebrechens zu den Ziffern 383 und/oder 453 GgV Anhang aus medizinischer Sicht
unklar war, hielt es das Bundesgericht fur verfriht, bereits abschliessend tber die BGE 145
V 97 S. 102 Wissenschaftlichkeit, Einfachheit und Zweckmassigkeit ( Art. 2 Abs. 1 1VV ,
Art. 2 Abs. 3GgV ) der im Streit liegenden Behandlungsmethode zu entscheiden (Urteil

8C _881/2015 vom 22. April 2016 E. 4.4). Entgegen der Vorinstanz erkannte das
Bundesgericht auch ergéanzenden Abklarungsbedarf in Bezug auf die mit Entscheid vom 13.
Oktober 2015 verneinten V oraussetzungen des hohen therapeutischen Nutzens und der
Wissenschaftlichkeit der SZT bel der Behandlung angeborener Stoffwechsel storungen.
Insbesondere hielt das Bundesgericht fest, dass "die Verneinung der Wissenschaftlichkeit
der SZT bei angeborenen Stoffwechsel storungen auf einer bel Erlass des angefochtenen
Entscheides [vom 13. Oktober 2015] unvollstandigen Abkl&rung des

medi zin-wissenschaftlichen Kenntnisstandes' zu beruhen scheine.

E.82

DielV-Stelle tatigte mit Blick auf die veranlasste erganzende Sachverhaltsabklérung
zwischen Juni 2016 und April 2017 im Wesentlichen je eine Anfrage an den Regionaen
Arztlichen Dienst (RAD), das behandelnde Kinderspital C. und das BSV. In Bezug auf die
offenen Fragen nach dem hohen therapeutischen Nutzen, nach der Wissenschaftlichkeit der
SZT sowie nach der Ubertragbarkeit der bewahrten medizin-wissenschaftlichen
Erkenntnisse aus der Behandlung einer X-ALD mittels SZT auf die Behandlung der eng
verwandten peroxisomalen Erkrankung eines autosomal -rezessiven Defekts der DBP/MFP2
hat weder die Verwaltung noch die Vorinstanz eine neutrale fachérztliche Expertise
eingeholt. Auch finden sich bei den Akten keine Angaben zu konkreten
Behandlungsalternativen mit Blick auf die am 16. Januar 2014 durchgefihrte SZT. Die
Einschétzungen des RAD (vgl. Urteil 8C_881/2015 vom 22. April 2016 E. 4.1), desBSV
(vgl. Urteil 8C_881/2015 vom 22. April 2016 Sachverhalt lit. C und E. 4.4) und des
Kinderspitals C. waren im Zeitpunkt der Rickweisung der Sache an die I V-Stelle langst
bekannt. Insofern waren aus den zwischen Juni 2016 und April 2017 veranlassten
Abklarungen der IV-Stelle in Bezug auf die offenen Fragen keine entschei dwesentlichen
neuen Erkenntnisse zu erwarten.

E.83

Das kantonale Gericht sah gemass angefochtenem Entscheid in Bezug auf die offenen
Fragen (E. 8.2 hiervor) keinen erganzenden Abkl&rungsbedarf. Es beschrankte sich
vielmehr darauf, die im Wesentlichen bereits vor Erlass des Urteils 8C_881/2015 vom 22.
April 2016 bekannt gewesenen Akten noch einmal eingehend zu wirdigen BGE 145V 97
S. 103 und gestlitzt auf eigene Recherchen im Internet die Fragen nach dem hohen
therapeutischen Nutzen und der Wissenschaftlichkeit der SZT sowie nach der
Ubertragbarkeit der bewahrten medizin-wissenschaftlichen Erkenntnisse aus der
X-ALD-Behandlung mittels SZT selber zu beantworten. Im Kern blieb die Vorinstanz bei
ihrer schon im Entscheid vom 13. Oktober 2015 sinngeméss vertretenen Auffassung,



wonach es sich bel der strittigen SZT angesichts der Seltenheit der Erkrankung mangels
Erfahrungen aus der Anwendung dieser Behandlungsform um einen reinen Therapieversuch
gehandelt habe. Das kantonale Gericht scheint mit dem BSV davon auszugehen, dass - auch
bei einer Ultra Orphan Disease - fiir die Ubernahme der Behandlung in jedem Falle
zumindest Zwischenergebnisse von (publizierten) klinischen Studien zur Wirksamkeit der
konkreten Behandlungsform (hier: allogene SZT) in Bezug auf die anvisierte, exakt
definierte Krankheitsauspragung erforderlich sind. Mit anderen Worten stellen sie sich auf
den Standpunkt, anerkannte medi zin-wissenschaftliche Erfahrungen aus der
X-ALD-Behandlung mittels SZT seien nicht auf die Anwendung derselben
Behandlungsform in Bezug auf die eng verwandte peroxisomale Erkrankung eines
autosomal-rezessiven Defekts der DBP/MFP2 Uibertragbar. Dabei handelt es sich um eine
medizinische Tatfrage. Zu Recht macht die Beschwerdefiihrerin geltend, praxisgemass
seien nicht unbedingt schon Zwischenergebnisse von klinischen Studien notwendig.
Demnach geniligen vielmehr auch anderweitige verdffentlichte Erkenntnisse, welche
wissenschaftlich nachprifbare Aussagen tber die Wirksamkeit der in Frage stehenden
Behandlung im neuen Anwendungsgebiet zulassen und aufgrund derer in den einschlagigen
Fachkreisen Konsens tiber einen hohen therapeutischen Nutzen besteht (GEBHARD
EUGSTER, Die obligatorische Krankenversicherung, in: Soziale Sicherheit, SBVR Bd.
X1V, 3. Aufl. 2016, S. 535 Rz. 420; BGE 142V 326 E. 2.3.2.2 S. 330).

E.84

Soweit die Ubernahme der SZT bei der X-AL D-Behandlung durch Invalidenversicherung
und obligatorischen Krankenpflegeversicherung tatséchlich unbestritten ist (E. 7.3 1.f.),
setzt dies zumindest bei dieser Indikation die Bejahung der medizinischen Tatfrage nach
dem therapeutischen Nutzen (vgl. dazu BGE 142V 325 E. 4.2 S. 332 mit Hinweis) dieser
Behandlungsform voraus. Denn auch die X-ALD ist nicht bei jenen Indikationen in KLV
Anhang 1 aufgelistet, bei welchen die allogene hdmatopoietische

Stammzel lentransplantation als Pflichtleistung von der obligatorischen BGE 145V 97 S.
104 Krankenpflegeversicherung zu tbernehmen ist (vgl. auch E. 7.2 hiervor). Zwar reicht
fur den Nachweis der therapeutischen Wirksamkeit der blosse Hinweis auf die Wirkung im
Einzelfall nach der Formel "post hoc ergo propter hoc" praxisgemass nicht aus (vgl. BGE
142V 325 E. 2.3.2.2 S. 330 mit Hinwels). Doch bleibt mit Blick auf den hier zu
beurteilenden Fall die medizinische Tatfrage bisher unbeantwortet, ob die

medi zin-wissenschaftlichen Erfahrungen aus der X-ALD-Behandlung mittels SZT aus
zureichenden Grinden auf die nahe verwandte peroxisomale Erkrankung eines
peroxisomalen Defektes des bifunktionalen Proteins (autosomal-rezessiver Defekt der
DBP/MFP2) uibertragbar sind oder nicht. VVon der Ubertragbarkeit gingen die behandelnden
Fachérzte nach dem aktuellsten Stand der Wissenschaft gestiitzt auf die damals vorhandene
Datenlage offensichtlich aus. Immerhin fUhrte Prof. Dr. med. E. bereitsin ihrer
Stellungnahme vom 17. Februar 2016 aus, bei einem bifunktionalen Proteindefekt, wie ihn
die Versicherte aufweise, sei die SZT in absolute Parallelitdt zur X-ALD zu setzen.
Demgegentber stellt sich die Vorinstanz ohne fachérztlich fundierte Begriindung auf den
Standpunkt, die Ubertragung der Erfahrungen aus der X-ALD-Behandlung sei "nicht ohne
weiteres moglich". Esist jedoch nicht nachvollziehbar, weshalb eine SZT bel der
Behandlung von X-ALD weniger riskant sein sollte als bei der Behandlung der hier
gegebenen Auspragung einer Leukodystrophie. Prof. Dr. med. E. beanstandete schon am
17. Februar 2016 die vom BSV mit Vernehmlassung vom 4. Februar 2016 vertretene
Auffassung, wonach die Datenlage aus der versuchsweisen Anwendung der SZT bel



einigen weiteren Erkrankungen angeblich ohne Relevanz fiir die hier strittige
Behandlungsmassnahme sei. Schliesslich steht fest, dass die strittige SZT einer
Genehmigung der Indikation durch die Schweizerische Kommission fur Allogene
Transplantation bedurfte. Angesichts der gegebenen Umstande ist nicht nachvollziehbar,
wie die behandelnden Arzte die SZT vom 16. Januar 2014 als rein experimentellen
Therapieversuch hétten durchfihren sollen, wenn sie sich nicht zumindest auf minimale
medi zi n-wissenschaftliche Erkenntnisse in Bezug auf Wirksamkeit und Zweckméssigkeit
hétten abstiitzen konnen.

E.85

Die offenen Fragen (vgl. E. 8.2 hiervor) sind bisher nicht durch eine neutrale
facharztlich-wissenschaftliche Expertise aus hamatol ogischer und immunologischer Sicht
Uberzeugend und schltissig unter Bezugnahme auf die gesamte Aktenlage im hier zu
beurteilenden Fall sowie unter Berticksichtigung der internationalen, BGE 145V 97 S. 105
medi zin-wissenschaftlichen Datenlage beantwortet worden. Dem angefochtenen Entscheid
Ist nicht zu entnehmen, dass aus neutraler fachérztlicher Sicht die SZT vom 16. Januar 2014
hinsichtlich des angestrebten therapeuti schen Nutzens ohne ausreichende, wissenschaftlich
nachprufbare Erkenntnisse durchgefihrt worden ware. Letztlich geht esum die
medizinische Tatfrage, ob die wissenschaftlichen Erkenntnisse, welche offenbar fir die
Ubernahme der SZT durch die Invalidenversicherung und die obligatorische
Krankenpflegeversicherung bei der Behandlung von X-ALD in ausreichendem Umfang und
gentigender Qualitét vorhanden sind, analog fur die Beurteilung der hier strittigen SZT vom
16. Januar 2014 herangezogen werden durften. Ebenso wenig ist ersichtlich, ob - und falls
ja, welche - Behandlungsalternativen am 16. Januar 2014 zur Verfligung standen. Indem
das kantonale Gericht auf die Klarung der medizinisch ausschlaggebenden Tatfragen
verzichtete, hat es den Untersuchungsgrundsatz ( Art. 61 lit. c ATSG ; BGE 138V 218 E. 6
S. 221 f. mit Hinweisen) verletzt. Soll ein Versicherungsfall ohne Einholung eines externen
Gutachtens entschieden werden, so sind an die Bewel swirdigung strenge Anforderungen zu
stellen. Bestehen auch nur geringe Zweifel an der Zuverlassigkeit und Schltissigkeit der
versicherungsinternen &rztlichen Feststellungen, sind erganzende Abklarungen
vorzunehmen ( BGE 142V 58 E. 5.1i.f. S. 65 mit Hinweisen).

E. 8.6

Das kantonale Gericht wird die offenen Fragen durch eine facharztlich-spezialmedizinisch
qualifizierte Expertise unter Berticksichtigung der Aktenlage beantworten lassen und
hernach Uber die vorinstanzliche Beschwerde neu entscheiden.
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