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Erwagungen

E. 1

1.1 A. __ (nachfolgend Beschwerdeflhrerin), geb. 1993, ist bei der Kolping
Krankenkasse AG (nhachfolgend Beschwerdegegnerin) in der obligatorischen
Krankenpflegeversicherung geméass KV G versichert. Mit Kostengutsprachegesuch vom 14.
Januar 2015 (KA-Nr. [Akten der Kolping] 1) desB._ wurde festgehalten, bel der
Beschwerdefiihrerin bestehe eine Epilepsie mit komplex fokalen Anféllen, die zusétzlich
mit dissoziativen Anfélen, einer Personlichkeitsproblematik, einem Hypercortisolismus,
einer Hypothyreose, einer Pubertas praecox, einer arteriellen Hypertonie, einer
REM-Schlafstérung mit ausgepragter Tagesmudigkeit und skelettalen Auffalligkeiten
einhergehe. Dieser komplexen Symptomkonstellation liege mit hoher Wahrscheinlichkeit
eine genetische Erkrankung zugrunde. Differential diagnostisch werde eine mendel sche
endokrine und metabolische Erkrankung in Betracht gezogen. Zur Diagnosesicherung
werde um Kostengutsprache fir eine genetische Untersuchung
(Hochdurchsatz-Sequenzierung) ersucht. Dieses Gesuch wurde von der
Beschwerdegegnerin gestiitzt auf die Stellungnahme ihres Vertrauensarztes, Dr. med.
C.___, Facharzt fur Allgemeinmedizin FMH, vom 6. Februar 2015 (KA-Nr. 2) mit
Schreiben vom 10. Mé&rz 2015 (KA-Nr. 3) abgewiesen. In der Folge lehnte die
Beschwerdegegnerin am 16. Juli 2015 (KA-Nr. 6) auch das Wiedererwagungsgesuch des
Instituts B.___ vom 1. April 2015 (KA-Nr. 4) ab, nachdem sie wiederum eine
Stellungnahme von Dr. med. C._ vom 4. Mai 2015 (KA-Nr. 5) eingeholt hatte. 1.2 Am
18. Dezember 2015 (KA-Nr. 7) stellte das Institut B, ein neues

K ostengutsprachegesuch, wobei statt der Hochdurchsatz-Sequenzierung um

K ostengutsprache fir eine Chromosomale Microarray-Analyse (molekulare
Karyotypisierung) ersucht wurde. Diese werde bewusst zur Identifizierung «unklarer
Entwicklungs- und/oder neuropsychiatrischer Stérungen ohne hinreichend konkreten
Verdacht auf elne bestimmte chromosomal e oder monogene Erkrankung» eingesetzt. Nach
Anfrage bei ihrem Vertrauensarzt, Dr. med. C.___ (KA-Nr. 8), lehnte die
Beschwerdegegnerin dieses K ostengutsprachegesuch mit Schreiben vom 21. Januar 2016
(KA-Nr. 9) wiederum ab. Auch das Wiedererwagungsgesuch des behandelnden Neurologen
der Beschwerdefiihrerin, Dr. med. D.___, vom 9. Februar 2016 (KA-Nr. 11) wies die
Beschwerdegegnerin mit Schreiben vom 24. Februar 2016 (KA-Nr. 13) ab. 1.3  Mit
Schreiben vom 18. Juli 2016 desB.__ (KA-Nr. 16) wurde ausgefihrt, die molekulare
Karyotypisierung sei nun durchgeftihrt worden und habe e ne heterozygote Duplikation von
ca. 518 Kb des chromosomalen Materials der Bande Xp11.23 ergeben. Diese Duplikation
sei fur die bei der BeschwerdefUhrerin vorliegende Symptomkonstellation verantwortlich.
Anhand dieser neuen Sachlage habe man den medizinischen Nutzen dieser Untersuchung
demonstrieren kdnnen. Beziiglich der Schlafstérung werde nun ein Versuch mit Melatonin
gestartet, die Einteilung der Epilepsie sei fur den betreuenden Neurologen von grosser



Bedeutung. Damit sei Kostengutsprache zu erteilen. Mit Schreiben vom 23. August 2016
wies die Beschwerdegegnerin jedoch auch dieses Wiedererwagungsgesuch ab (KA-Nr. 19).
Auf Verlangen der Beschwerdefiihrerin erliess die Beschwerdegegnerin ihren ablehnenden
Entscheid am 4. Mai 2017 schliesslich in Form einer anfechtbaren Verfugung (KA-Nr. 25).
Dagegen liess die Beschwerdefiihrerin am 19. Mai 2017 (KA-Nr. 26) Einsprache erheben,
worin sie unter anderem verlangte, es seien die Kosten fir die Untersuchungenam B,
vom 7. Juni 2016 und vom 15. November 2016 (Rechnungsdaten) zu Gibernehmen. Diese
Einsprache wies die Beschwerdegegnerin mit Einspracheentscheid vom 28. September
2017 (KA-Nr. 27) ab. 2. Am 24. Oktober 2017 (A.S. [Akten-Seite]

E.6

ff.) &8sst die Beschwerdefihrerin gegen diesen Entscheid fristgerecht Beschwerde beim

V ersicherungsgericht des Kantons Solothurn erheben mit den Rechtsbegehren: 1. Der
Einspracheentscheid vom 28. September 2017 sai aufzuheben. 2. Die Kosten fur die
Untersuchungenam B._ vom 7. Juni 2016 und vom 15. November 2016
(Rechnungsdaten) seien zu tUbernehmen. 3. Eventualiter: Es seien weitere Abkl&rungen
durch einen Facharzt vorzunehmen. - unter Kosten und Entschadigungsfolge - 3. Mit
Beschwerdeantwort vom 20. November 2017 (A.S. 18 ff.) schliesst die
Beschwerdegegnerin auf Abweisung der Beschwerde4.  Auf die weiteren Ausfihrungen
der Parteien in deren Rechtsschriften wird nachfolgend, soweit erforderlich, eingegangen.
. 1. Die Sachurteilsvoraussetzungen (zuldssiges Anfechtungsobjekt, Einhaltung von
Frist und Form, drtliche, sachliche und funktionelle Zustandigkeit des angerufenen
Gerichts, Legitimation) sind erfullt. Auf die Beschwerde ist daher einzutreten. 2. 2.1
Gemass den Ausfuhrungen der BeschwerdefUhrerin habe durch die gentechnische

L aboruntersuchung die Diagnose «Duplikation von 518 Kb des chromosomalen Materias
der Bande Xpl11.23» erst gestellt und mit ihr anhand eines Vergleichspotenzials von
ebenfalls betroffenen Personen eine Gesamtschau der teilweise bereits aufgetretenen und
tellweise noch zu erwartenden Beschwerden erstellt werden kdnnen. Aufgrund der nun
vorliegenden Diagnose habe sich folgende Anderung des therapeutischen
Behandlungsverlaufs ergeben: Die bel der Beschwerdefiihrerin festgestellten massiven
Schlafstérungen kénnten nun mit der Einnahme von Melatonin gemindert werden, daeine
Melatoninunterversorgung vorgelegen habe. Nattrlich hétte man die Schlafstérung auch
weliterhin als Symptom bekampfen kénnen (mit Schlafmitteln, was aufgrund der
vorliegenden Epilepsie jedoch problematisch sel), sie sei jedoch auch eines der Merkmale
des Gendefekts und es werde die Behandlung mit Melatonin empfohlen. Aufgrund des
Befunds der gentechnischen Laboruntersuchung habe sich ausserdem ein erhéhtes Risiko
fur Adipositas, Osteoporose und Hypothyreose gezeigt und die Genetiker hatten
endokrinologische Kontrollen empfohlen. Hier seien Uberwachungsmassnahmen nétig,
damit keine Schadigungen auftreten wirden. Dieser Befund stelle diein den

WZW-K riterien geforderte richtungsgebende Anderung der notwendigen Untersuchungen
dar, im Sinne eines Erkennens und Behandelns, bzw. der Vorbeugung von zu erwartenden
Komplikationen. Nicht zuletzt kenne die BeschwerdefUhrerin nun auch die Risiken einer
Weitervererbung des Gendefektes. Dem Zeugnis des behandelnden Psychiaters Dr. med.
E.  vom 16. Ma 2017 sei zudem zu entnehmen, dass es fir die Beschwerdefihrerin eine
betréchtliche psychische Entlastung darstelle, dass sie nun wisse, an was sie leide. Dies
verhindere nach Auffassung des Arztes Klinikaufenthalte durch suizidale Krisen und sie
werde nicht weiter stigmatisiert und als Hypochonderin dargestellt. Vorliegend seien die
gentechnische und die Folgeuntersuchung durchgefihrt worden, well die Eltern der



Beschwerdefuhrerin bereit gewesen seien, das Kostenrisiko vorgangig auf sich zu nehmen.
Uber die notwendige Folgeuntersuchung habe die Beschwerdefiihrerin noch gar nicht
verflgt, dasie jedoch im Kontext mit der Genuntersuchung stehe, fordere die
Beschwerdefiihrerin auch die Kostenibernahme dieser Untersuchung. Durch die neuen
Tatsachen, dass die Beschwerdefiihrerin wegen des Gendefektes zu Adipositas,
Osteoporose und Hypothyreose neige, seien die in Anhang 3 der KLV geforderten
richtungsgebenden Anderungen der notwendigen Untersuchungen durch die rechtzeitige
Verhitung, Erkennung und Behandlung von typischerweise zu erwartenden
Komplikationen klar erfillt. 222 Demgegentber vertritt die Beschwerdegegnerin die
Ansicht, es habe bereits vor der genetischen Untersuchung festgestanden, dass sich durch
diese Untersuchung keine K onsequenzen fir den weiteren therapeutischen
Behandlungsverlauf ergeben wirden. Es werde denn auch nicht dargelegt, inwiefern die
Untersuchung Konsequenzen auf den therapeutischen Behandlungsverlauf hétte haben
konnen. Des Weiteren sei festzuhalten, dass die Konsegquenzen einer diagnostischen
Massnahme prognostisch zu beurteilen seien, d.h. dass die Vergitungspflicht unabhangig
vom Untersuchungsergebnis zu bestimmen sei. Welches Ergebnis die genetische
Untersuchung gezeigt habe, sei mithin rechtlich nicht entscheidend, seien doch die
Sachleistungsvoraussetzungen im Sozialversicherungsrecht prognostisch zu beurteilen
(Urteil des Bundesgerichts K 47/06 vom 29. Juni 2007 E. 4.1). Doch selbst wenn zur
Beurteilung der Leistungspflicht auf das Resultat der genetischen Analyse abgestellt wiirde,
ergdbe sich kein anderes Bild, da eine psychische Entlastung bei der Beschwerdefihrerin
durch das Feststehen der Diagnose nicht dieim Anhang 3 der KV definierten
Voraussetzungen fir eine Leistungsiibernahme erfille. Bezuglich der Schlafstorungen halte
der Vertrauensatzt der Kolping fest, dass Melatonin allgemein und héufig fur die
Behandlung von Schlafstérungen eingesetzt werde. Eine molekulargenetische
Untersuchung sei hierzu nicht erforderlich gewesen. Inwiefern die genetische Untersuchung
dennoch zu einer richtungsgebenden Anderung des Behandlungsverlaufs gefiihrt habe,
werde von der BeschwerdefUhrerin nicht weiter ausgefihrt und ergebe sich auch nicht aus
den Akten. 3. 3.1 Die Beschwerdefihrerin verlangt die Kostenibernahme fir die
Untersuchungenam B.__ vom 7. Juni 2016 und vom 15. November 2016
(Rechnungsdaten). Es handelt sich hierbei um eine Chromosomale Microarray-Analyse
(KA-NTr. 14) sowie die Anaysen «Seltene genetische Krankheit mit bioinformatischer
Auswertung» und «Extraktion von menschlichen Nukleinséuren aus Primérprobe». Wie die
Beschwerdefihrerin hierzu selbst festgehalten hat, hat die Beschwerdegegnerin tGber die
beiden letztgenannten Analysen noch nicht verfiigt. Die K ostentibernahme wurde von der
Beschwerdefiihrerin zwar bereitsim Einspracheverfahren verlangt, die
Beschwerdegegnerin hat dariiber im Einspracheentscheid jedoch keine Ausfihrungen
gemacht und somit nicht dariiber entschieden. Damit gehdrt die Kostenubernahme der
beiden Analysen «Seltene genetische Krankheit mit bioinformatischer Auswertung» und
«Extraktion von menschlichen Nukleinsduren aus Primérprobe» nicht zum Anfechtungs-
und Streitgegenstand, zumal in den Akten auch kein Arztbericht vorliegt, der sich zur
Notwendigkeit dieser Analysen dussert. Diesbeziiglich ware die Sache demnach auch noch
nicht spruchreif. Somit ist auf die Beschwerde in diesem Punkt nicht einzutreten. 3.2  Der
Président des V ersicherungsgerichts beurteilt sozial versicherungsrechtliche Streitigkeiten
bis zu einem Streitwert von CHF 30'000.00 als Einzelrichter (8 54 bis Abs. 1lit. a

Kantonal es Gesetz Uber die Gerichtsorganisation [GO, BGS 125.12]). Die vorliegend zu
beurteilende K osteniibernahme fir die Untersuchung (Chromosomale Microarray-Analyse)



amB.__ vom 7. Juni 2016 (Rechnungsdatum) belauft sich auf CHF 1'800.00. Damit liegt
der Streitwert unter CHF 30'000.00, so dass die einzelrichterliche Zustandigkeit gegeben
ist. 4.4.1 GemassArt. laAbs. 2 lit. ades Bundesgesetzes Uber die Krankenversicherung
(KVG, SR 832.10) gewahrt die soziale Krankenversicherung Leistungen bei Krankheit,
wobei Krankheit nach Art. 3 Abs. 1 des Bundesgesetzes Uber den Allgemeinen Teil des
Soziaversicherungsrechts (ATSG, SR 830.1) jede Beeintrachtigung der korperlichen oder
geistigen Gesundheit ist, die nicht Folge eines Unfallesist und die eine medizinische
Untersuchung oder Behandlung erfordert oder eine Arbeitsunfahigkeit zur Folge hat. 4.2
Im Rahmen der obligatorischen Krankenpflegeversicherung haben die anerkannten
Krankenkassen die Kosten fir die Leistungen gemass den Art. 25 31 KV G nach Massgabe
der in den Art. 32 - 34 KV G festgelegten V oraussetzungen zu tibernehmen (Art. 24 KVG).
Gemass Art. 25 Abs. 1 KV G tbernimmt die obligatorische Krankenpflegeversicherung die
Kosten fir jene Leistungen, die der Diagnose oder Behandlung einer Krankheit und ihrer
Folgen dienen. Darunter fallen nach Art. 25 Abs. 2 lit. b KV G unter anderem die é@rztlich
verordneten Analysen. 4.3  Geméss Art. 52 Abs. 1 lit. aZiff. 1 KV G erlasst das
Eidgendssische Departement des Innern (EDI) nach Anhdren der zusténdigen Kommission
und unter Beriicksichtigung der Grundsétze der Wirksamkeit, Zweckmassigkeit und
Wirtschaftlichkeit (Art. 32 Abs. 1 KVG) sowie des algemein glltigen Ziels einer qualitativ
hochstehenden und zweckmassigen gesundheitlichen Versorgung zu mdglichst giinstigen
Kosten (Art. 43 Abs. 6 KVG) eine Liste der im Rahmen der obligatorischen
Krankenpflegeversicherung zu Ubernehmenden Analysen mit Tarif. Diese Liste gehort
unter dem Titel «Analysenliste» als Anhang 3 zur Verordnung Uber Leistungen in der
obligatorischen Krankenpflegeversicherung (KLV; Art. 28 Abs. 1 KLV) und wird in der
Regel jahrlich herausgegeben (Art. 60 der Verordnung tber die Krankenversicherung,
KVV, in Verbindung mit Art. 28 Abs. 2 KLV). Bel der Analysenliste handelt es sich um
eine Positivliste (BGE 134V 83 E. 4.1 S. 85f.; Urteil des Eidg. Versicherungsgerichts K
55/05 vom 24. Oktober 2005 E. 1.2). Gemeinsames Merkmal der im
krankenversicherungsrechtlichen Listensystem vorgesehenen Positivlisten ist, dassihnen
verbindlicher und abschliessender Charakter zukommt, weil die Krankenversicherer geméss
Art. 34 Abs. 1 KVG keine anderen Kosten als digjenigen fur Leistungen nach den Art. 25 -
33 KVG (ibernehmen diirfen. Diese gesetzliche Ordnung schliesst die Ubernahme der
Kosten von nicht auf einer Positivliste aufgefthrten Leistungen grundsétzlich aus (BGE 134
V 83E.4.1S. 85f. mit Hinweis). 4.4 Weitere Voraussetzungen fur eine

K ostentibernahme im Rahmen der obligatorischen Krankenpflegeversicherung sind
Wirksamkeit, Zweckmassigkeit und Wirtschaftlichkeit der Leistung (Art. 32 Abs. 1 KVG).
Eine Leistung ist wirksam, wenn sie geeignet ist, das angestrebte diagnostische oder
therapeutische Ziel zu erreichen (BGE 137V 295 E. 6.1). Die Zweckméssigkeit fragt nach
dem diagnostischen oder therapeutischen Nutzen der Anwendung im Einzelfall unter
Berticksichtigung der damit verbundenen Risiken, gemessen am angestrebten Heilerfolg der
maoglichst vollstandigen Beseitigung der kdrperlichen oder psychischen Beeintrachtigung
sowie alenfalls an der Missbrauchsgefahr (BGE 137V 295 E. 6.2). Das
Wirtschaftlichkeitserfordernis bezieht sich auf die Wahl unter mehreren zweckmassigen
Diagnose- oder Behandlungsalternativen. Bei vergleichbarem medizinischem Nutzen ist die
kostenguinstigste V ariante beziehungswei se digjenige mit dem besten
Kosten-/Nutzen-Verhdltnis zu wahlen. Wo es nur eine Diagnose- oder
Behandlungsmdglichkeit gibt, ist nach dem allgemeinen Grundsatz der
Verhdltnismassigkeit (Art. 5 Abs. 2 der Bundesverfassung, BV) die Leistung zu



verweigern, wenn zwischen Aufwand und Hellerfolg ein grobes Missverhaltnis besteht
(BGE 136 V 395 E.7.4; vgl. Eugster, Krankenversicherung, in: Meyer [Hrsg.],

Schwei zerisches Bundesverwal tungsrecht [SBVR], Band X1V, Soziale Sicherheit, 3.
Auflage, 2016, S. 507 ff.). 4.5 Diagnostische Massnahmen mussen (in Abgrenzung zu
Untersuchungen zur Friherkennung von Krankheiten im Sinne von Art. 26 KVG) im
Zusammenhang mit der Behandlung einer manifesten Erkrankung oder eines konkreten
Krankheitsverdachts stehen, damit sie durch die obligatorische Krankenpflegeversicherung
zu verguten sind (Urteile des Bundesgerichts 9C_1011/2012 vom 18. April 2013 E. 2.3.1
und K 55/05 vom 24. Oktober 2005 E. 1.1). Sie mussen letztlich der Krankheitsbehandlung
dienen (Eugster, aa.O., S. 500 Rz 316), wozu auch gehdrt, das Eintreten einer Krankheit zu
verhindern, einschliesslich eine (Erb-)Krankheit auszuschliessen (RKUV 1995 Nr. K 957 S.
12, K 28/94). Das bedeutet, dass sie — bel prognostischer Beurteilung (SVR 2008 KV Nr. 1
S. 1, K 47/06 E. 4.1) — therapeutische K onsequenzen haben kdnnen. Trifft dies nicht zu, das
heisst, ist in dem Sinne der diagnostische Endpunkt erreicht, dass die Therapie feststeht
oder keine (andere) mehr moglich ist, besteht keine Kostentibernahmepflicht (Urtell des
Bundesgerichts 9C_1011/2012 vom 18. April 2013 E. 2.3.1; Eugster, aa.O., S. 514 Rz
354).4.6 InKonkretisierung der unter E. 1. 4.4 hiervor genannten Begriffe (vgl. dazu
BGE 137V 295 E. 6.1, 6.2 und 6.3.1 S. 303 ff.) werden in den einleitenden Bemerkungen
zur Analysenliste (in der seit 1. Januar 2013 geltenden Fassung) entsprechende
Bedingungen formuliert. Es werden Analysen von der Kostentibernahme ausgeschl ossen,
bei denen schon zum Zeitpunkt der Anordnung feststeht, dass das Resultat keine

medi zi ni sch-therapeuti schen Konsegquenzen hat. Danach gilt Folgendes: «Die Diagnostik
hat mit einer akzeptablen Wahrscheinlichkeit die Konsequenz, dass sie - einen Entscheid
Uber Notwendigkeit und Art einer medizinischen Behandlung oder - eine richtungsgebende
Anderung der bisher angewendeten medizinischen Behandlung oder - eine
richtungsgebende Anderung der notwendigen Untersuchungen (z.B. zur rechtzeitigen
Verhitung, Erkennung oder Behandlung von typischerweise zu erwartenden
Komplikationen) oder - einen Verzicht auf weitere Untersuchungen von typischerweise zu
erwartenden Krankheitssymptomen, Folgeerkrankungen oder Beschwerden zur Folge hat.
Analysen, bei denen schon zum Zeitpunkt der Anordnung feststeht, dass das Resultat keine
der oben erwadhnten Konsequenzen hat, sind von der K ostentibernahme ausgeschl ossen.»
4.7 Diebe der Beschwerdefuhrerin bereits vorgenommene chromosomale
Microarray-Analyse (KA-Nr. 14) um die sich der Streit dreht, ist in der vom Departement
erlassenen Analysenliste (AL; Art. 52 Abs. 1 lit. aZiff. 1 und Art. 33 Abs. 2 KVG, Art. 34
und Art. 37f KVV) enthalten (vgl. Anhang 3 KLV Ziff. 2.2.1.3 Molekulare Zytogenetik,
Position 2018.05). Sie stellt grundsétzlich eine diagnostische Pflichtleistung dar, soweit
bestimmite Indikationen gegeben sind. Hier zur Diskussion steht die Indikation gemass Ziff.
1 lit ader genannten Bestimmung: «Unklare Entwicklungs- und/oder neuropsychiatrische
Stoérung und/oder angeborene Anomalien ohne hinreichend konkreten Verdacht auf eine
bestimmte chromosomale oder monogene Erkrankung». 5. Strittig und zu beurteilen ist,
ob die vorstehend dargestellten V oraussetzungen fiir eine Ubernahme der K osten der bei
der Beschwerdefuhrerin durchgefihrten chromosomalen Microarray-Analyse erfullt sind.
Umstritten ist insbesondere die aus prognostischer Sicht zu beurteilende therapeutische
Konsequenz einer gestutzt auf eine chromosomale Microarray-Analyse gestellten Diagnose.
Wie dargelegt (E. I1. 4.6 hiervor), ist die Kostenibernahme ausgeschl ossen, wenn schon im
Zeitpunkt der Anordnung der Untersuchung feststeht, dass deren Resultat keine
therapeutische Konsegquenz haben wird. Diesbeziiglich sind im Wesentlichen folgende



medizinische Berichte von Belang: 5.1  Im Kostengutsprachegesuch desB.__ vom 14.
Januar 2015 (KA-Nr. 1) fuhrte Prof. Dr. med. F.____ aus, die Beschwerdefihrerin weise eine
Epilepsie mit komplex fokalen Anféllen auf, die zusétzlich mit dissoziativen Anféllen, einer
Personlichkeitsproblematik, einem Hypercortisolismus, einer Hypothyreose, einer Pubertas
praecox, einer arteriellen Hypertonie, eine REM-Schlafstorung mit ausgepragter
Tagesmiidigkeit und skelettalen Auffélligkeiten einhergehe. Dieser komplexen
Symptomkonstellation liege mit hoher Wahrscheinlichkeit eine genetische Erkrankung
zugrunde. Nach Zusammenschau der Symptomkonstellation ziehe man

differential diagnostisch eine mendel sche endokrine und metabolische Erkrankung in
Betracht. Da eine genaue klinische Zuordnung nicht moglich sei, wirde man in erster Linie
eine Hochdurchsatz-Sequenzierung der fur die Krankheitssymptomatik in Frage
kommenden, bekannten Gene durchfiihren. Durch die Sicherung einer Diagnose wirde
endlich Klarheit tber die Behandelbarkeit des komplexen Erkrankungsbildes, oder zu
erwartende Komplikationen und die Prognose herrschen, so dass die Begleitsymptomatik
entsprechend Uberwacht und ggf. friihzeitig behandelt werden kdnne. 5.2 In seiner
Stellungnahme vom 6. Februar 2015 (KA-Nr. 2) hielt der Vertrauensarzt der
Beschwerdegegnerin, Dr. med. C.___, Facharzt fur Allgemeinmedizin FMH, fest, die
klinischen Symptome seien bekannt und im Zeugnis sehr gut beschrieben. Damit sal klar,
was abgeklart, therapiert und im weiteren Verlauf kontrolliert werden solle. Der genetische
Test wiirde etwas (iber die Atiologie aussagen, wenn man denn tberhaupt einen Gendefekt
finde. Man befinde sich im Forschungsbereich, nicht in einem Gebiet mit therapeutische
Konsequenz. Er empfehle die Ablehnung. 5.3 Mit Bericht vom 24. Februar 2015
(KA-Nr. 26, S. 16) stellte Prof. Dr. med. F.___ folgende Diagnosen: Epilepsie bis anhin
unklarer Ursache m/b: - Einschlafstorung (V.a. REM-Schlafstérung) mit ausgepragter
Tagesmiidigkeit und Erschopfung - dissoziativen Anfallen - Personlichkeitsproblematik -
Stn. Pubertas praecox - endokrinologischen Auffélligkeiten Bei der Beschwerdefihrerin
liege eine ausgepragte Einschlafstorung (V.a eine REM-Schlaf-Verhaltensstorung) vor, die
medikamentts behandelt werden miisse und zu einer ausgepragten Tagesmudigkeit fuhre.
Zusétzlich sai die Diagnose einer emotionalen Storung des Kindesalters mit sozialer
Angstlichkeit und phobischen Stérungen gestellt worden. Ergotherapie und Logopéadie
seien daraufhin in die Wege geleitet entwickelt worden. Mit 7 Jahren habe sie eine Pubertas
praecox entwickelt, im MRI sai eine stark vergrosserte Hypophyse erkennbar, eine
Hypophysen-Pathol ogie habe ausgeschl ossen werden kdnnen. Eine Hormonbehandlung sel
eingeleitet worden. Im Handrontgen sei ein fortgeschrittenes Knochenalter sowie eine
verkirzte Endphalanx Dig 1 und eine Verschmalerung des K 6pfchen Os metacarp. V
erkennbar. Die Erstmanifestation von anfallsartigen dissoziativen Stérungen seien im 14.
Alters ahr aufgetreten. Eine antiepileptische Therapie mit Lamotrigin sei gestartet worden.
Im Oktober 2010 habe die Beschwerdefihrerin einen psychiatrischen Zusammenbruch
erlitten, der eine Einweisung in die psychiatrische Klinik in Solothurn nach sich gezogen
habe. Nach Zusammenschau der Befunde sei eine konkrete Zuordnung zu einer genetischen
Erkrankung nicht moglich. Eine genetische Atiologie sei jedoch mit hoher
Wahrscheinlichkeit fur das Krankheitshild der Beschwerdefiihrerin verantwortlich.
Differential diagnostisch ziehe man eine mendel sche endokrine und metabolische
Erkrankung in Betracht. Zur Ursachenklérung werde man eine
Hochdurchsatzsequenzierung der fir die Krankheitssymptomatik in Frage kommenden
Gene durchfuhren. Bel unklaren abdominalen Beschwerden und den neuropsychiatrischen
Auffélligkeiten empfehle man auch aufgrund der positiven Familienanamnese eine



laborchemische Abkl&rung zum Ausschluss einer Porphyrie. 5.4 Mit Stellungnahme vom
1. April 2015 (KA-Nr. 4) fuhrte Prof. Dr. med. F.____ aus, zun&chst ergdben sich durch die
Sicherung einer Diagnose mit akzeptabler Wahrscheinlichkeit Konsequenzen fur das
weitere Krankheits-Management der BeschwerdefUhrerin. In dem Moment, wo eine
Diagnose gestellt werde, herrsche endlich Klarheit tiber die Behandelbarkeit des komplexen
Erkrankungsbildes, oder Folgeerkrankungen oder Beschwerden. Gerade aufgrund der eher
frustranen Therapiesituation sei eine genetische Abklarung mit Einordnung der Epilepsie
dringend indiziert. Medikamenttse Behandlungsweisen kénnten je nach Befund dann
spezifisch auf die Beschwerdefuhrerin zugeschnitten werden. Eine spezifische genetische
Diagnostik ermdgliche weiterhin, dem zu erwartenden Verlauf entsprechend, rechtzeitige
Untersuchungen oder Behandlungen in die Wege zu leiten, um zu erwartende
Komplikationen zu vermeiden. Die genetische Testung diene somit nicht nur der
Diagnosesicherung, sondern stelle zusétzlich das zweckmaéssigste und wirtschaftlichste
Mittel dar, um spezifisch Behandlungsplane auszuarbeiten, um den Verlauf der Erkrankung
bei der Beschwerdefihrerin positiv zu beeinflussen. Der Leidensdruck bei der
Beschwerdefiihrerin sei aktuell sehr hoch. Der Wunsch zu verstehen, was bei dem eigenen
Kind vorliege, mit der Moglichkeit, auch der Beschwerdefihrerin Erklérungen liefern zu
konnen, mit denen sie die bereits einschrénkende Situation besser verstehen und bewéltigen
konne, sei fur das Wohl der Familie von essentieller Bedeutung. Dartber hinaus kdnnte
durch eine Diagnosestellung ein enormes Einsparungspotential durch den Verzicht auf
weitere Abkl&rungen (extensives metabolisches Screening, Kosten mehrere Tausend
Franken, cerebrale Bildgebung, Kosten CHF 2'000.00 - 3'000.00) erzielt werden. Die
Epilepsie-Uberwachung und die Einstellung habe bereits K osten von CHF 26'000.00
verursacht. 5.5  Mit Stellungnahme vom 4. Mai 2015 (KA-Nr. 5) fihrte der
Vertrauensarzt, Dr. med. C.___, aus, auch das neue Schreiben &ndere an der bisherigen
Beurteilung nichts. Die klinischen Symptome seien bekannt, man wisse, was zu behandeln
sei. Die Arzte schrieben, dass mit grésster Wahrscheinlichkeit eine genetische Krankheit
vorliege. Welche, sei vollig unklar, man wirde sich mit dem Beginn einer genetischen
Testung auf die Suche nach der Nadel im Heu machen. Ob man die Nadel tberhaupt finden
wurde, sei nochmals eine ganz andere Frage. Und ob ein genetisches Resultat

therapeuti sche Konsequenzen habe, sei nochmals eine andere Frage. 5.6  Im
Kostengutsprachegesuch desB._ vom 18. Dezember 2015 (KA-Nr. 7) hielt Prof. Dr.
med. F.___ fest, bis heute bestehe bel der Beschwerdeflhrerin keine spezifische Diagnose,
die das Krankheitshild ausreichend erklare. Sobald eine Diagnose gestellt werde, konnte
man der Beschwerdefihrerin endlich eine individualisierte Optimierung der therapeutischen
Strategien mit bestmoglicher Behandlung anbieten. Zur Ursachenklarung wirde man nun
eine molekulare Karyotypisierung, die den Endpunkt der genetischen Diagnostik darstelle,
in die Wege leiten. Diese werde bewusst zur Identifizierung «unklarer Entwicklungs-
und/oder neuropsychiatrischer Storungen ohne hinreichend konkreten Verdacht auf eine
bestimmte chromosomal e oder monogene Erkrankung» eingesetzt. Da die geplante Analyse
in der Analysenliste enthalten sei, zur Diagnosefindung das zweckmassigste und
wirtschaftlichste Mittel darstelle und die therapeutischen Konsequenzen gegeben seien, sei
die Leistungspflicht gegeben. 5.7  In seiner Stellungnahme vom 16. Januar 2016 (KA-NTr.
8) hielt Dr. med. C.___ hierzu fest, auch der aktuelle Bericht bringe keine neuen Aspekte.
Die Symptome seien bekannt. Was behandelt werden kénne, werde behandelt. Bel der
unklaren genetischen Lage sei es dusserst fraglich, ob je Voraussagen betreffend Symptome
oder Krankheiten gemacht werden konnten. Wegweisend sei bei der Beschwerdefhrerin



die Klinik. Auch kdnne angenommen werden, dass das Resultat die Therapie htchstens
marginal beeinflussen werde. Das Resultat sei einfach «nice to know». 5.8  Mit Schreiben
vom 9. Februar 2016 (KA-Nr. 11) fuhrte Dr. med. D.___, Facharzt fir Neurologie FMH,
G.___, aus, er habe die Beschwerdefiihrerin erstmals beim Eintritt in die Klinik am 11.
April 2014 gesehen. Damals sei es um die Abklérung von anfallsartigen Symptomen
gegangen. Bel Eintritt sei klar geworden, dass neben den Anfdlen noch zahlreiche andere
Symptome bereits aufgetreten und zum Teil auch abkl&rt worden seien, insbesondere im
Bereich des Endokriniums. So habe sich die Frage nach einer syndromatischen Erkrankung,
die die Symptome im Bereich verschiedener Organsysteme erkléren konnte, ergeben. Diese
Frage sei von der Mutter der Beschwerdeflhrerin bel Eintritt angesprochen und dannim
weiteren Verlauf dieser Hospitalisation und einer nachfolgenden immer wieder thematisiert
worden, wobei er —Dr. med. D.__ —die Anregung fur eine genetische Abkldrung am
B.__ gegeben und damals gegentiber der Beschwerdefihrerin und ihrer Familie die dann
auch seitens des I nstituts bereits ausfuhrlich dargelegten Griinde fir eine solche Diagnostik
erwahnt habe. Diese Argumentation stiitze sich auch auf die medizinisch-ethischen
Richtlinien und Empfehlungen der Schwei zerischen Akademie der Medizinischen
Wissenschaften (SAMW) beziiglich der medizinischen Betreuung von Menschen mit
kognitiven Beeintrachtigungen vom 20. Mai 2008, bzw. 1. Januar 2013, die auf der
Homepage der SAMW auch eingesehen werden konnten. 5.9  Mit Stellungnahme vom
15. Februar 2016 (KA-Nr. 12) fuhrte Dr. med. C.___ aus, mit einer genetischen Diagnose —
die Chance, eine zu finden, liege seines Wissens bei knapp 10 % — kénnte man dem
Syndrom eventuell — nur eventuell — einen Namen geben. Ob spezifisch therapiert werden
konnte, sei dann wieder eine ganz andere Frage. ES gebe nach wie vor keine Gentherapie.
5.10 Mit Bericht vom 19. Mai 2016 (KA-Nr. 17) fuhrt Prof. Dr. med. F.____aus, die
inzwischen vorgenommene molekulare Karyotypisierung habe einen de novo Zugewinn im
Sinne einer heterozygoten Duplikation von ca. 518 Kb des chromosomalen Materials der
Bande Xp11.23 ergeben. In Zusammenschau der Befunde sei es sehr wahrscheinlich, dass
die detektierte Duplikation fir die bei der Beschwerdefihrerin vorliegende
Symptomkonstellation verantwortlich sei. Der kurze Arm von Chromosom X sei besonders
anféllig fur verschiedene chromosomale Rearrangements. Dies sei u.a. auf das Vorliegen
von zwei flankierenden repetitiven Sequenzen D-REP und P-REP zurlickzufihren, die zu
einem erhohten Risiko einer rekurrenten chromosomalen Imbalance von ca. 4.5 Mb durch
nicht allelische homol oge Rekombination fuhrten. Bisher seien in der Fachliteratur 36
Patienten mit einer chromosomalen Imbalance (331 Kb bis 8.9 Mb) auf dem kurzen Arm
von Chromosom X beschrieben worden, die Mehrzahl mit der typischen Mikroduplikation
von 4.5 Mb. Vergleichbare atypische kleinere Duplikationen, die wie bei der
Beschwerdefuhrerin die Bande Xp11.23 umfassten und zu einem klinischen
Erscheinungsbild fuhrten, seien bisher in der Literatur bei nur 3 Jungen beschrieben
worden. Die BeschwerdefUhrerin weise im Vergleich zu den anderen beschriebenen
Patienten einen weniger gravierenden Phanotyp auf. Generell variiere die Symptomatik je
nach Duplikationsgrésse und sei abhangig vom betroffenen Geninhalt. Generell kénne man
aber sagen, dass die Symptomkonstellation der Beschwerdefuhrerin mit den aus der
Fachliteratur beschriebenen Patienten im Einklang stehe. Bei 97 % der beschriebenen
Patienten liege eine Intelligenzminderung variablen Ausmasses vor. Die meisten Patienten
(94 %) wiesen Defizite in der Sprachentwicklung auf, darunter sel auch ein vermehrtes
Vorkommen von verbaler Dyspraxie und Dysarthrie beobachtet worden. Auch die
Beschwerdefuhrerin sei logopadisch betreut worden. Endokrine Auffalligkeiten zeigten sich



bei 93 %, so hétten fast alle Betroffenen, wie auch die Beschwerdefihrerin, eine Pubertas
praecox entwickelt. Die verminderte Korperhohe, die Adipositas, die Hypothyreose und das
avancierte Knochenalter gehorten ebenfallsin das klinische Spektrum dieser Erkrankung.
76 % der Betroffenen zeigten einen Entwicklungsriickstand. Schlafstérungen wirden, wie
auch bei der Beschwerdefihrerin, bei ca. 50 % der Patienten beobachtet. 49 % der Patienten
hétten eine Epilepsie entwickelt. Haufig zeigten sich bei diesen Patienten, wie auch bei der
Beschwerdefuhrerin, entweder keine Anfallssymptomatik, oder paroyxsmale Ereignisse,
wie «night terrors», tonisch-klonische, sowie myoklonische Anfélle. Eine muskulére
Hypotonie habe bel 45 % der Patienten festgestellt werden kdnnen. 42 % der Patienten
hatten, wie die Beschwerdefihrerin, eine Angststérung. Andere Verhaltensauffalligkeiten
wie Aggressivitédt seien ebenfallsin dem Kollektiv beschrieben worden. Die bei der
Beschwerdefiihrerin detektierte Veranderung habe nicht im Blut der Eltern nachgewiesen
werden kdnnen und sei somit mit hoher Wahrscheinlichkeit «de novo» entstanden. Die
Familienplanung [gemeint: der Eltern] sei bereits abgeschlossen, die Beschwerdefihrerin
selber werde die Duplikation mit einer Wahrscheinlichkeit von jeweils 50 % an ihre
Nachkommen weitergeben, falls sie dereinst eine Familie grinden sollte, wobei bei
betroffenen Knaben mit &nlicher Duplikationsgrésse mit einem schwerwiegenderen
Krankheitsverlauf zu rechnen wére. Diesbeziiglich empfehle man eine genetische Beratung,
wenn sich in Zukunft diese Frage stellen werde. Man empfehle folgendes interdisziplindres
Management: Die neurologischen und endokrinologischen Kontrolluntersuchungen seien
bereits aufgegleist; Weiterfiihrung der psychotherapeutischen Betreuung; bei einigen
Betroffenen hétten die Schlafstorungen mit Melatonin gebessert werden konnen. 5.11 In
ihrem Schreiben vom 18. Juli 2016 erklarte Prof. Dr. med. F.___ (KA-Nr. 16), die
molekulare Karyotypisierung sei nun durchgefiihrt worden und habe eine heterozygote
Duplikation von ca. 518 Kb des chromosomalen Materials der Bande Xp11.23 ergeben.
Diese Duplikation sei fur die bei der Beschwerdefihrerin vorliegende

Symptomkonstel lation verantwortlich. Anhand dieser neuen Sachlage habe man den

medi zinischen Nutzen dieser Untersuchung demonstrieren konnen. Bezlglich der
Schlafstérung werde nun ein Versuch mit Melatonin gestartet, die Einteilung der Epilepsie
sei fur den betreuenden Neurologen von grosser Bedeutung. Damit sei Kostengutsprache zu
erteilen. 5.12 In seiner Stellungnahme vom 10. August 2016 (KA-Nr. 18) hielt Dr. med.
C.__ fedt, ein genetischer Untersuch miisse man ja pradiktiv beurteilen, man durfe sich
also nicht auf das Resultat abstiitzen. Nun liege das Resultat vor, eindriicklich beschrieben.
Nur: das Vergleichskollektiv sai sehr klein (36 Patienten, davon 3 Patienten mit der
gleichen Variante wie die Beschwerdefiihrerin). Die Symptome seien allesamt aus der
Klinik bekannt und wirden bereits therapiert. Auch die endokrinologischen Abkl&rungen,
die noch erfolgen missten, seien bereits aufgegleist. Der genetische Test andere an der
Diagnose und am weiteren Procedere nichts. Grundsétzlich habe jeder eine genetische
Variante — eine bekannte Tatsache. Viele Leute hétten Schlafstérungen, seien mehr oder
weniger intelligent, hatten vielleicht eine Angststorung etc. Daraus nun abzuleiten, dass mit
einem genetischen Test etwas geholfen wére, sel unsinnig. WZW sei nicht ausgewiesen.
5.13 Mit Stellungnahme vom 2. Mérz 2017 (KA-Nr. 23) fuhrte Prof. Dr. med. F.____ aus,
die Argumentationswei se des vertrauensarztlichen Dienstes sei ihres Erachtens
gesetzeswidrig, well nicht das individuelle Ergebnis einer diagnostischen Untersuchung die
WZW-Kriterien bestimme, sondern die Moglichkeit einer Anderung der Behandlung bei
manchen pathol ogischen Befunden. Davon abgesehen habe durch die genetische Testung
eine Diagnose gesichert und somit ein Anhaltspunkt fir den zu erwartenden Verlauf



erhalten werden kdnnen. Dabei seien fur seltene Erkrankungen ein Vergleichskollektiv von
36 und 3 mit genau gleicher Variante sehr viel. Auch wenn sich aus der Diagnose keine
unmittelbare Therapie-Anderung ergeben habe, so sei es nur durch die Diagnosesicherung
gelungen, Klarheit Uber therapeutische Optionen zu schaffen und auf anderweitige
diagnostische Massnahmen zu verzichten. Die Analyse entspreche aso sehr wohl den
WZW-Kriterien. Die chromosomale Microarray Anayse werde bel Patienten mit unklarer
Entwicklungs- und / oder neuropsychiatrischer Storung oder multiplen kongenitalen
Anomalien und / oder Wachstumsstérungen ohne hinreichend konkreten Verdacht auf eine
bestimmte, mikroskopisch erkennbare chromosomale oder monogene Erkrankung, al's
diagnosti sche genetische Untersuchung der ersten Wahl eingesetzt. Wenn in der Medizin
die genaue Diagnose und Krankheitsursache unbekannt seien, seien Prognose, zu
erwartende organische Komplikationen und therapeutische Optionen unklar. Genauso wie
das Wiederholungsrisiko innerhalb der Familie unklar bleibe. Auch wenn bei Nachweis
einer chromosomalen Krankheitsursache in der Regel keine ursachliche
Therapiemdglichkeit fur die kognitive Einschrankung per se bestehe, herrsche Uber |etzteres
nur Gewissheit, wenn auch eine ursachliche Diagnose habe gestellt werden konnen.
Solange die Krankheitsursache ungewiss sei, bestehe prinzipiell immer die Mdglichkeit,
dass zum Beispiel eine vermeidbare Noxe im Rahmen einer exogenen Schadigung oder
einer seltenen Stoffwechsel erkrankung einwirke und therapeuti sche M assnahmen verpasst
wirden (van Karnebeek et al., 2014). Kénne eine Symptomatik keinem bekannten
monogenen Syndrom zugeordnet werden, sei das zweckmassigste und wirtschaftlichste
Mittel der Diagnosefindung eine chromosomale Microarray Anayse. Hiermit kénnten bei
bis zu 20 % der Kinder mit unklaren Entwicklungsstorungen verschiedenste mikroskopisch
nicht sichtbare kleine Chromosomenveranderungen nachgewiesen werden. Je nach dabel
festgestelltem Befund ergében sich zudem unterschiedliche medi-zinischtherapeutische
Konsequenzen. Eine Tabelle mit der Auflistung von Erkrankungen, die mittels einer
Microarray Analyse erkannt werden konnten und unmittelbar die Behandlung beeinflussen
wiurden, liege bei. Zusétzlich zu dieser publizierten Liste wachse die Anzahl der neu
definierten chromosomalen Erkrankungen, die mittels CMA diagnostiziert und fur die
entsprechende Uberwachsungs- und Behandlungsempfehlungen gegeben werden kénnten,
taglich. 5.14 Mit Stellungnahme vom 27. Mérz 2017 (KA-Nr. 24) fuhrte Dr. med. C.___
aus, aus dem klinischen Bild (Symptomenkomplex) der Beschwerdefthrerin lasse sich mit
hoher Wahrscheinlichkeit eine V erdachtsdiagnose «genetische Erkrankung» ableiten. Es
gebe verschiedene genetische Ursachen, die diesen Symptomenkomplex bewirken konnten.
Die genetische Veranderung musse nicht die aleinige Ursache des klinischen
Krankheitshildes sein. Dass bel diesen Krankheiten neben neurokognitiven Stérungen
korperliche Komorbiditaten auftreten wirden, kénne mit grosser Wahrscheinlichkeit
angenommen werden. Gemass Frau Prof. Dr. med. F.____ habe das Resultat des genetischen
Tests lediglich einen «de novo» Zugewinn im Sinne einer heterozygoten Duplikation von
Xp11.23 ergeben, das heisse der Nutzen liege nur im Wissen darum und der Test habe keine
therapeuti schen K onsequenzen. Man wisse von jedem einzelnen klinischen Symptom der
Beschwerdefuhrerin, wie sie zu behandeln seien, auch wenn keine definierte genetische
Diagnose vorliege (z.B. Logopadie bel Sprachstorungen). Es brauche somit den genetischen
Untersuch fir die Therapien nicht. Es gebe zurzeit keine ursachliche Behandlung einer
genetischen Krankheit. Es gebe noch keine Gentherapie. Auch wenn die vorliegende
Krankheit durch den genetischen Test einen konkreten Namen bekomme, heisse das nicht,
dass zukunftig auf weitere klinische Untersuchungen verzichtet werden konne (WZW).



Ergénzende und zukinftige technische Untersuchungen wirden sich nicht nach der
genetischen Diagnose, sondern nach der Klinik richten. Medikamenttse Behandlungen, wie
von Prof. Dr. med. F.____ beschrieben (Allopurinol zur Therapie bei Hyperurikamie des
Lesch-Nyhan-Syndroms, Vermeiden von Barbituraten bei akuter intermittierender
Porphyrie), wirden auf Grund der Klinik oder des Labors der Beschwerdefiihrerin
festgelegt. Die Frage der Vererbung gehdre nicht zur Leistungspflicht der obligatorischen
Krankenpflegeversicherung. Alle Therapien, die sich aus den klinischen Symptomen
ergeben hétten, selen bereits vor einem genetischen Test angeordnet und durchgefihrt
worden. 5.15 Mit Schreiben vom 16. Mai 2017 (KA-Nr. 24, S. 23) hielt Dr. med. E.__,
Facharzt fur Psychiatrie und Psychiatrie FMH, fest, die Ursache der vielfaltigen Symptome
und Probleme zu kennen, bedeute fir die Beschwerdefuhrerin eine betréchtliche psychische
Entlastung (Verhinderung von Klinikaufenthalten durch suizidale Krisen, keine
Stigmatisierung as Hypochonderin) und habe die Situation sehr beruhigt. Die
Zusammenhange zwischen den vielfaltigen Symptomen und Erkrankungen ergebe nach der
Untersuchung ein Gesamtbild und erschienen ihr weniger willkurlich. Es hétten sich durch
den Gentest Hinweise zur Behandlung der Schlafstérung (Melatonin) und Hinweise zur
Prophylaxe (z.B. Adipositas, regelméssige Untersuchungen der Schilddriise und der
Epilepsie etc.) ergeben. Information beztiglich der Vererbung sei hinsichtlich der
Familienplanung nétig und sinnvoll. 5.16 Mit Stellungnahme vom 7. Juni 2016 (KA-NTr.
28) fuhrte der Vertrauensarzt der Beschwerdegegnerin, Dr. med. H.___, Facharzt fir Innere
Medizin und Tropen- und Reisemedizin FMH, aus, die genetische Untersuchung sei nicht
sicher diagnostisch gewesen, es fanden sich nur drei bedingt vergleichbare Féllein der
Weltliteratur. Mit Ausnahme des Melatonins hétten sich keine neuen Vorschlage beziiglich
der weiteren Betreuung der Beschwerdefiihrerin ergeben. Das sehr billige Melatonin werde
allgemein und haufig fur Schlafstérungen eingesetzt. Auf diese dee wére man auch ohne
teure mol ekul argeneti sche Untersuchung gekommen, zudem sei die Empfehlung wegen
mangelnder Vergleichbarkeit der Falle richtigerweise sehr vage formuliert. Sodann werde
die Behauptung von Dr. med. E.___, dass die Beschwerdefhrerin eine betrachtliche
psychische Entlastung erfahren habe durch die Kenntnis der Ursache und dass dies
Klinikaufenthalte, suizidale Krisen und eine Stigmatisierung verhindere, nicht naher
begrindet. Die Untersuchung erfiille die in den einleitenden Bemerkungen zur
eidgenossischen Analysenliste in Anhang 3 der KLV erwahnten Bedingungen nicht, sie
diene eher Forschungszwecken. Somit sei die Ablehnung einer Kostentibernahme durch den
Krankenversicherer korrekt. 6. Die Beschwerdefihrerin leidet unbestrittenermassen an
einer unklaren Entwicklungsstérung ohne hinreichend konkreten VVerdacht auf eine
bestimmte chromosomal e oder monogene Erkrankung im Sinnevon E. I1. 4.7 hiervor. Bel
Vorliegen dieser Indikation stellt die chromosomale Microarray-Analyse grundsétzlich eine
diagnostische Pflichtleistung dar, falls die Bedingungen gemass den einleitenden
Bemerkungen zur AL (E 1. 4.6 hiervor) erfullt sind. 6.1 Vorweg ist festzuhalten, dass das
Resultat der streitigen Gen-Analyse und eine sich daraus allenfalls ergebende
Therapieanderung eine nachtrégliche Bejahung der Leistungspflicht nicht rechtfertigt.
Umgekehrt kann eine Leistungspflicht nicht deshalb verneint werden, well der angestrebte
Erfolg nicht erreicht wird, denn die Wirksamkeit einer Leistung ist, ebenso wie deren
Zweckméassigkeit, prognostisch zu beurteilen (BGE 130 V 299 E. 5.2 S. 303). Demnach
kann die BeschwerdefUhrerin aus dem Argument, es sei entdeckt worden, dass sie wegen
des Gendefekts zu Adipositas, Osteoporose und Hypothyreose neige, was zu einer
richtungsgebenden Anderung der Behandlung filhren konne, nichts fir sich ableiten.



Analoges gilt fir die Argumentation der Beschwerdegegnerin, soweit sie auf die Ergebnisse
der strittigen Untersuchung Bezug nimmt. 6.2  Das Bundesgericht hatte sich im Urteil
9C_748/2014 vom 14. April 2015 mit der Frage zu befassen, ob die Kosten geplanter
genetischer Untersuchungen (u.a. genomische Reihen-Hybridisierung in situ,
DNA-Extraktion und Nukleinsaure-Amplifikation) im dort zu beurteilenden Fall durch die
obligatorische Krankenpflegeversicherung zu tibernehmen seien. Das Bundesgericht hielt
fest, eine genetische Diagnosestellung sei nicht bereits deshalb unzweckmassig, weil es
keine entsprechende Gentherapie gebe. Es bestétigte aber den vorinstanzlichen Entscheid,
der eine Leistungspflicht des Krankenversicherers verneint hatte. Das Bundesgericht erwog,
nach Lage der Akten gehe es nicht um die Diagnose einer derart schweren Krankheit, dass
schon aus diesem Grund eine K ostentibernahme durch die obligatorische
Krankenpflegeversicherung zu bejahen gewesen wére. Durch die in Aussicht genommene
genomische Reihenhybridisierung kénne mit einer Wahrscheinlichkeit von etwas mehr as
0,1 ein relevanter genetischer Defekt nachgewiesen werden. Diesfalls konnten weitere
Abklarungen indiziert sein und allenfalls Behandlungen nach sich ziehen. Es |&8gen jedoch
keine Angaben zur Auftretenshaufigkeit vor. Es fehlten auch in Studien erfasste oder
sonstwie dokumentierte Beispiele von Personen mit einigermassen verglei chbarer
Symptomatik und Verdacht auf einen allenfalls urséchlichen genetischen Defekt, bei denen
eine Reihen-Hybridisierung in situ oder eine andere ebenfalls hochaufl 6sende L aboranalyse
zu konkreten therapeutischen Konsequenzen im Sinne der einleitenden Bemerkungen zur
Analysenliste gefihrt hatten. Unter diesen Umstanden verletze es kein Bundesrecht, wenn
die Vorinstanz eine akzeptable Wahrscheinlichkeit fir einen Behandlungsentscheid im
Sinne der einleitenden Bemerkungen zur Analysenliste verneint habe. 6.3 Die
Bedingung, wonach eine diagnostische M assnahme voraussichtlich mit akzeptabler
Wahrscheinlichkeit zu einer der anschliessend aufgezahlten therapeutischen K onsequenzen
fuhren muss (E. 11. 4.6 hiervor), wurde per 1. Januar 2013 gestUtzt auf einen entsprechenden
Vorschlag des Bundesamts fir Gesundheit (BAG) eingeftigt (vgl. Urtell des Bundesgerichts
9C_1011/2012 vom 18. April 2013 E. 2.3.2). Im seiner Vernehmlassung im
bundesgerichtlichen Verfahren 9C_748/2014 (vgl. Urteil vom 14. April 2015, E. 3.2)
machte das BAG grundsétzliche Ausfihrungen zum Thema genetische Analysen und deren
K ostentibernahme durch die soziale Krankenversicherung. Danach kann das Ergebnis von
diagnostischen Leistungen nicht vorausgesagt werden. Hingegen kann festgelegt werden,
wel che Untersuchungsmethode die grosste Wahrscheinlichkeit aufweist, die
Diagnosestellung zu unterstitzen. Weiter kann in den meisten Fallen eine Krankheit nicht
gezielt ursachenbezogen behandelt werden, indem einzel ne Krankheitssymptome
therapeutisch beeinflusst werden. Esist daher nicht zweckmassig, an genetische Analysen
die Forderung zu stellen, dassim Falle eines positiven Befundes, d.h. beim Nachwels einer
genetischen Krankheit eine entsprechende Gentherapie besteht. Laboranalysen haben im
Ubrigen zum Ziel, ausgehend von unspezifischen Symptomen eine spezifische Krankheit zu
diagnostizieren. Eine solche umfasst bereits bestehende Krankheitssymptome, die sich
verschlimmern kénnen, was deren Uberwachung und Behandlung erforderlich macht, und
noch nicht bestehende, aber moglicherwei se auftretende (d.h. typischerweise zu erwartende
Komplikationen), welche durch Uberwachung und Behandlung verhindert oder verzogert
werden kdnnen. Schliesslich darf, so das BAG, die akzeptable Wahrscheinlichkeit gemass
den einleitenden Bemerkungen zur Analysenliste umso kleiner sein, je schwerer die
madglicherweise vorliegende Krankheit ist und je bessere Massnahmen zur Behandlung
existieren. Massgebend ist die (relative) Kapazitét zur Diagnosestellung, d.h. die



Wahrscheinlichkeit, dass eine L aboranalyse einen Behandlungsentscheid im Sinne von (1)
bis (4) der einleitenden Bemerkungen zur AL ermdglicht, verglichen mit der
Wahrscheinlichkeit, dass dieser Entscheid mit einer anderen Laboranalyse oder einer
anderen Untersuchungsmethode herbeigefiihrt werden kann, oder der fehlenden
diagnostischen Alternative. 6.4  Nach der Rechtsprechung (E. I1.

E.6.2

hiervor), l&sst sich die Wirksamkeit und Zweckmassigkeit einer genetischen Analyse nicht
bereits deshalb verneinen, weil im Fall eines positiven Befundes keine Gentherapie besteht.
Dadie chromosomale Microarray Analyse ausdricklich auch bei unklaren
Entwicklungsstérungen «ohne hinreichend konkreten Verdacht auf eine bestimmte
chromosomale oder monogene Erkrankung» als (grundsétzliche) Pflichtleistung anerkannt
ist (Analysenliste Pos.-Nr. 2018.05 Ziffer 1a), kann bei dieser Indikation auch nicht
verlangt werden, dass die behandelnden Arzte genau darlegen, welche konkrete Diagnose
durch die Untersuchung bestétigt oder ausgeschlossen werden soll. Auf der anderen Seite
bestehen auch keine hinreichenden Anhaltspunkte daftir, dass es um die Diagnose einer
derart schweren Krankheit ginge und die Kosten der Untersuchung bereits deshalb durch
die obligatorische Krankenpflegeversicherung zu tibernehmen wéren. Entscheidend ist vor
diesem Hintergrund, ob konkret von der Untersuchung mit «akzeptabler
Wahrscheinlichkeit» Erkenntnisse erwartet werden konnten, welche zu einem
Therapieentscheid im Sinne von E. 11. 4.6 hiervor fuhren wirden.

E.6.5

6.5.1 In der Fachzeitschrift «Geneticsin Medicine» (Michael E. Coulter et al.,
Chromosomal microarray testing influences medical management, in: Geneticsin
Medicine, Volume 13, Number 9, September 2011, S. 770 - 776) wurde im Zusammenhang
mit der genannten chromosomalen Microarray-Analyse eine Studie veréffentlicht (vgl. dazu
das Urteil des Sozialversicherungsgerichts des Kantons Zirich vom 20. Juni 2014,
KV.2012.00083, E. 3.4). Die Autoren fuhrten aus, die Studie habe 1792 Patienten mit
Entwicklungsverzégerung, mit geistiger Behinderung, mit multiplen congenitalen
Anomalien oder mit autistischen Erkrankungen erfasst, welche vorgangig mittels
molekularer Karyotypisierung beziehungsweise mittels einer genomischen Reihen
Hybridisierung in situ (chromosome microarray or array comparative genomic
hybridization) untersucht worden seien. Von diesen 1792 untersuchten Patienten hétten die
genetischen Untersuchungen bei 13.1%% (235) — dhnlich wie frihere Studien — der
Patienten klinisch relevante Ergebnisse gezeigt, entweder Abweichungen von der Norm
(131 oder 7.3 %) oder Normvarianten von moglicher Signifikanz (104 oder 5.8 %). Der
Anteil von Personen mit Abweichungen oder Normvarianten mit moglicher Signifikanz war
bei mannlichen untersuchten Personen deutlich hoher a's bei weiblichen. Von diesen
insgesamt 235 Personen wurden 194 in der weiteren Analyse erfasst. Bei 54 % der
Patienten mit Abweichungen von der Norm und bei 34 % der Patienten mit Normvarianten
von maoglicher Signifikanz fuhrte die Untersuchung zu Empfehlungen fir das weitere
Klinische Vorgehen. Unter den Personen mit Entwicklungsverzogerung oder geistiger
Behinderung betrug dieser Prozentsatz in beiden Gruppen 62 % (a.a.O., S. 771f.). Bei 88 %
der erwdhnten 194 Personen waren zuvor andere Tests durchgefihrt worden, welche aber
nur in 25 Fallen eine Ursache fir die Symptome ergeben hatten (a.a.O., S. 774). Die
Ergebnisse der klinischen Massnahmen, welche aufgrund der genetischen Untersuchung
eingeleitet wurden, bildeten nicht Gegenstand der Studie (a.a.O., S. 775). 6.5.2 Die



Resultate der genannten Studie lassen keine direkten, vollstandig zuverlassigen
Rickschltsse auf die Situation der Beschwerdefuhrerin zu, zumal die untersuchten
Personen doch recht unterschiedliche Symptomatiken (Entwicklungsverzégerung, geistige
Behinderung, multiple congenitale Anomalien, autistische Erkrankungen) aufwiesen und
die meisten Personen im Kindesalter untersucht wurden. Da keine spezifischeren Angaben
bekannt sind, ist dennoch von den genannten Zahlen auszugehen. Wohl lag der Prozentsatz
bei Entwicklungsstorungen laut der Studie etwas hdher, was aber dadurch ausgeglichen
wird, dass die «Erfolgsguote» bei weiblichen untersuchten Personen unter dem
Durchschnitt lag. Der Anteil der Félle, in welchen die chromosomale Microarray-Analyse
eine Chromosomenanomalie ergab, dieihrerseits zu einer Empfehlung fur ein klinisches
Vorgehen fuhrte, lag demnach bel rund 6 %. 6.5.3 Was die relative Kapazitét zur
Diagnosestellung anbelangt (vgl. E. I1. 6.3 hiervor), ist diese verglichen mit anderen
Analysen und sonstigen Untersuchungsmethoden als hoch zu bezeichnen, waren doch
gemass der zitierten Studie lediglich in 25 der 194 relevanten Félle bereits vorher aufgrund
anderweitiger Abklarungen Behandlungsentscheide mdglich gewesen, wobei Uberdiesin 23
dieser 25 Féle die hier zur Diskussion stehende Untersuchung klarere Ergebnisse lieferte
(aa0., S. 771 unten). 6.5.4 Der genannte Wahrscheinlichkeitswert von 6 % fur eine
Therapieempfehlung ist gering. Es kommt hinzu, dass dem Bericht tiber die Studie nicht
entnommen werden kann, welche Anforderungen an die Empfehlung fur eine klinische
Behandlung gestellt wurden. Es muss davon ausgegangen werden, dass der Wert von 6 %
nicht nur Empfehlungen umfasste, welche den vergleichswei se eng gefassten
Umschreibungen gemass der Einleitung zur AL (vgl. E. Il. 4.6 hiervor) gerecht werden,
sondern auch weniger spezifische Erkenntnisse (wie beispielsweise digjenigen im
vorliegenden Fall). Fur die hier relevante Beurteilung muss der Wert von 6 % somit
nochmals reduziert werden, sodass er im unteren einstelligen Prozentbereich liegt. Damit
kann die erforderliche «akzeptable Wahrscheinlichkeit» nicht mehr als erreicht gelten.

6.6 Zusammengefasst kann nicht gesagt werden, von der bei der Beschwerdefiihrerin
durchgefiihrten chromosomalen Microarray-Analyse habe, prognostisch betrachtet, mit
einer akzeptablen Wahrscheinlichkeit die Grundlage fir einen Therapieentscheid im Sinne
von E. 1. 4.6 hiervor erwartet werden konnen. Die Voraussetzungen fiir eine Ubernahme
dieser Untersuchung durch die obligatorische Krankenpflegeversicherung sind daher nicht
erfallt. 7. Aufgrund der obigen Ausfihrungen erweist sich die bei der
Beschwerdefiihrerin bereits durchgeftihrte genetische Untersuchung (Chromosomale
Microarray-Analyse) nicht als zweckmassige und folglich auch nicht als wirtschaftliche
diagnostische Massnahme. Demnach ist es nicht zu beanstanden, dass die
Beschwerdegegnerin mit Verfugung vom 4. Mai 2017 und mit nachfolgendem
Einspracheentscheid vom 28. September 2017 einen Anspruch der Beschwerdefihrerin auf
Ubernahme der Kosten der genannten genetischen Untersuchung am B, verneinte. Die
dagegen erhobene Beschwerde ist abzuweisen, soweit darauf einzutreten ist. 8. Bei
diesem Verfahrensausgang besteht kein Anspruch auf Zusprechung einer
Partelentschadigung. 9.  Das Verfahren ist kostenlos (Art. 61 lit. aATSG).
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