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1 Vorwort, kurzer Riickblick und Hohepunkte aus dem Jahr 2024:

Fiir das ZSEB standen in 2024 ganz unterschiedliche Themen im Fokus: Zentral war und ist die
hochwertige Patientenversorgung und damit einhergehend die bestmogliche Begleitung der
Ratsuchenden mit Verdacht auf eine seltene Erkrankung. Hier war in 2024 die bewadhrt gute
Zusammenarbeit zwischen dem A Zentrum und unseren Fachexperten auf dem UKB Campus
der Dreh- und Angelpunkt. Gemeinsam konnten so im vergangenen Jahr insgesamt 8772
seltene Erkrankungen diagnostiziert werden. Mit dem neu rekrutierten B Zentren fiir seltene
psychische Erkrankungen (Leitung: Frau Prof. Dr. Dr. Schulte) sowie dem B Zentrum fiir spinale
Muskelatrophien im Kindesalter (Leitung Frau Dr. Dorothea Holzwarth) konnten wir den
Radius der Expertinnen am UKB erfolgreich erweitern!

Sehr wertvoll fiir die Krankenversorgung war in 2024 auch erneut die Arbeit unserer
Studierenden: Alisa Stoll, Marcel Haase, Claudia Helling, Hanno Wurm, Sarah Hollick, Clara
lutke Elshoff, Felix Weckbecker, Isabelle Engels, Kaya Liitfring, Mona Hamid, Justine Schroth
haben hervorragende Arbeit geleistet! Sehr gut flir unsere Arbeit war auch, dass seit 2024 mit
Frau Dr. Dr. Anne Harttrampf eine hochqualifizierte Kinderarztin mit einem Stellenanteil von
50% unser Team verstarkt.

Neben der Patientenversorgung im Rahmen der besonderen Aufgaben als ZSE galt wichtigen
Netzwerkprojekten unsere Aufmerksamkeit: die Zusammenarbeit im Netzwerk der NRW-ZSEs
starkt die Versorgung in unserem schéonen Bundesland, unsere Arbeit in der AG-ZSE diente
wiederum, die Sichtbarkeit der seltenen Erkrankungen auf Bundesebene zu verbessern.
Entsprechend ist auch die Initiative unrare.me unser Herzensprojekt: hier ermoglichen wir —
gemeinsam mit dem Kindernetzwerk e.V., der Agentur 99 Grad aus Wiesbaden, Digitalux aus
Uplengen, dem Fraunhofer IAIS und der Medizinischen Hochschule Hannover — eine
barrierearme und sichere Vernetzung von Menschen mit seltenen, chronischen
Erkrankungen, von Expertinnen und Experten sowie von Angehdrigen. Unrare.me begeistert
Nutzende und Experten und wurde daher auch im Rahmen des Kinder-Schmerz Kongresses in
Datteln im Marz 2024 ausgezeichnet. Das macht uns stolz und ist gleichzeitig Ansporn, in 2025
noch besser zu werden.

Stichwort ,,gute Qualitdt”“: Im Rahmen der Zertifizierung durch ClarZert im Februar 2024

wurde uns am ZSEB ganz offiziell sehr gute Arbeit im Sinne der NAMSE Kriterien attestiert! Die



Zertifizierung bedeutete viel Arbeit fiir das ZSEB Kernteam und so waren wir stolz und

erschopft, als wir die Urkunde der erfolgreichen Zertifizierung endlich in den Handen hielten.

Schlieflich bestand ein weiterer Aspekt unserer Arbeit in 2024 in guter
Informationsbeschaffung und — Verbreitung zum Thema ,Seltene Erkrankungen”. Hier war
unsere Mitarbeit bei der Zeitschrift ,Orphan and New Drugs” hilfreich, um relevante Themen
zu den Leserinnen und Lesern zu transportieren. Schwerpunkte in 2024 waren hier zum
Beispiel die , genetische bedingte Adipositas”, , Transition” oder die Moglichkeiten moderner
genetischer Diagnostik. Bei einer Auflage von 12.000 hoffen wir, auch mit der OND die
Thematik der seltenen Erkrankungen bei den Kinderarztinnen und Kinderarzten in
Deutschland besser in den Fokus ruicken zu kdnnen.

Wie man sieht, versuchen wir im Rahmen der Moglichkeiten als kleine, engagierte Abteilung
am UKB einen moglichsten hohen Wirkungsgrad zu erreichen — so passte es dann auch, dass
im Herbst 2024 auch erstmalig Verhandlungen zu Zentrumszuschlagen anstanden.
Gemeinsam mit dem UKB Controlling bereiteten wir uns grindlich vor, um den
Verhandlungspartnern klar darstellen zu kénnen, welche Aufwande am ZSEB aufgebracht
werden, um die besonderen Aufgaben, fiir die unser ZSEB in den Krankenhausplan
aufgenommen wurde, zu erfillen.

Wir hoffen, in dieser Weise auch in 2025 — gemeinsam mit starken Partnerinnen und Partnern
am UKB, in Bonn und in der Region — gemeinsam mit unserem Schirmherren Joe Bausch und
nicht zuletzt dank der Forderung der ETL Stiftung Kindertraume unsere gute Arbeit fir die

Menschen mit seltenen Erkrankungen fortsetzen zu kénnen.

Unser Soziales Netzwerk unrare.me:

Gemeinsam mit dem Kindernetzwerk (https://www.kindernetzwerk.de), weiteren starken
Partnern (99 Grad, Digitalux, Fraunhofer IAIS, Med. Hochschule Hannover) und tollen
Menschen (Henriette Hogl, Lara Fendrich, David Bascom, Ralf Schmidt, Gundula Ernst, Justus
Schumacher) konnte das ZSE in 2024 einen echten Coup landen: unsere App ,unrare.me’
(www.unrare.me) begeistert die Nutzenden seit ihrem Launch im Dezember 2023 und hilft
damit Patienten, Angehorigen und auch Gesundheitsprofis unterschiedlicher Professionen.
Bei unrare.me kann man nach der Registrierung — mittels ausgekliigelter Matching
Algorithmen — mit anderen Nutzer:innen in Kontakt kommen und so von der Erfahrung

untereinander profitieren. Patient:innen und Angehorige sind in der App anonym — mittels



Avatar — unterwegs, so dass der Datenschutz bei Nutzung der App selbstverstandlich
gewadhrleistet bleibt.

Aktuell haben sich schon Tausende die App runtergeladen, hat die App einen Preis auf dem
Kinderschmerzforum in Datteln abgeraumt und erreichen uns tolle Erfolgsgeschichten. So
halfen  sich zwei Eltern mittels unrare.me, um Experten flir seltene
Knochenmarkerkrankungen zu identifizieren und gaben sich gleichzeitig gute Tipps fir ihre
Kinder. Eine Expertin wiederum zeigte sich begeistert, dass sie nun dank der Nutzung
unrare.me viel besser mit den Betroffenen kommunizieren koénne.

Fiir 2025 hat das unrare.me Team groBe Plane: Mit der unrare.me-App soll es zukiinftig
leichter werden, wichtige Informationen zu sammeln, denn viele Menschen mit einer
chronischen Erkrankung haben viele Fragen zu ihrer Gesundheit. Dank neuer Umfrage-
Werkzeuge und mithilfe kluger Register-Strukturen in der App will das unrare.me Team hier

schrittweise Wissensliicken stopfen und Menschen klug vernetzen.

Thema Podcast und digitale Vermittelung von Gesundheitsthemen:

Das ZSEB hat sich im Berichtsjahr 2024 noch starker engagiert, um in Podcasts fiir das Thema
der seltenen Erkrankungen, flir die Belange von Menschen mit chronischen, seltenen
Erkrankungen aufmerksam zu machen und sich mit anderen Aktivisten auf dem Gebiet zu
vernetzen. Dabei lernten wir nicht nur wunderbare Menschen kennen, sondern konnten tGber
gelebte ,Hilfe zur Selbsthilfe” staunen und hatten selbst Gelegenheit von der Arbeit am ZSE

in Bonn zu berichten. Hier eine Auswahl der Beitrdge in 2024

Mein Herz lacht: https://www.meinherzlacht.de/podcast/episode-2024-3
Code des Lebens Reihe: https://codedeslebens.podigee.io/35-wege-zur-diagnose
GHGA lecture series: https://www.ghga.de/de/news-events/events/detail/ghga-

vorlesungsreihe-lorenz-grigull-virtuell

Studentische Lehre spielt eine wichtige Rolle am ZSEB:

Das ZSEB ist derzeit mit zwei Aktivitaten in der studentischen Lehre aktiv:

Zum einen bietet das arztliche Team das Wahlfach , Diagnose seltener Erkrankungen” an. Im
Rahmen des Wahlfaches durchlaufen hier UKB - Studierende im klinischen Studienabschnitt
ein strukturiertes und modularisiertes Programm, das ganz unterschiedliche Aspekte der

seltenen Erkrankungen illustriert: So erfahren Studierende Details zur Spezialdiagnostik bei



seltenen Erkrankungen und lernen anhand klinischer Fallvignetten, vom Fall zur klinischen
Visite zu denken. Daneben werden seltene Krankheiten auch aus Sicht Betroffener und der
Familien beleuchtet und kommen schlieRlich auch Kl-basierte Tools zur Anwendung. Durch
den starken Praxisbezug und die interaktive Struktur des Wahlfaches sind die Studierenden
regelhaft vom Thema der seltenen Erkrankungen begeistert und signalisierten mehrfach, dass
sie sich mehr Raum fiir die Belange der Menschen mit seltener Erkrankung im Curriculum
wiinschten.

Gemeinsam mit der Medizinischen Hochschule Hannover (MHH) bietet Prof. Grigull vom ZSEB
seit 2021 das Wahlfach Pedagotchi auch fir Studierende des UK Bonn an: Bei Pedagotchi
(www.pedagotchi.de) handelt es sich um eine preisgekrénte Lern-App, die Studierende durch
eine virtuelle, interaktive Notaufnahme leitet. Im ,blended-learning” Format miissen
Studierende zunachst in der App ihre Falle |6sen; im Seminar werden diese dann diskutiert
und Schwerpunktthemen vertieft. App und Seminare gemeinsam risten Studierende fir die
spatere arztliche Arbeit und besonders fiir das kniffelige Thema der ,,schwierigen klinischen

Entscheidungen®.
Im Verbund der Zentren fiir seltene Erkrankungen in Nordrhein-Westfalen hat das ZSEB in
2024 auch wieder eine ,Masterclass Seltene Erkrankungen” fiir engagierte Studierende aus

unserem Bundesland angeboten.

Veranstaltung ZSEB Sommersymposium:

Das 3. Sommersymposium des Bonner Zentrums fiir seltene Erkrankungen (ZSEB) fand bei
schonstem Wetter statt und widmete sich dem Thema "Diagnostik". Schirmherr Joe Bausch,
bekannt als Tatort-Pathologe, eroffnete die Veranstaltung und sprach Uber die
Herausforderungen fir Menschen mit seltenen Erkrankungen.

Die Vortrage umfassten verschiedene Fachgebiete: PD Dr. Florian Kipfmdiller informierte lGber
die Diagnostik und Therapie von angeborener Zwerchfellhernie, wahrend Prof. Dr. Markus
Nothen die Vorteile der Genomsequenzierung fiir seltene Erkrankungen erlduterte. Dr. Ambra
Marx betonte die Bedeutung einer psychosomatischen Perspektive in der Diagnostik und gab
praktische Tipps fir Arztgesprache. PD Dr. Patrick Weydt berichtete (iber Fortschritte in der
Diagnostik und Therapie von ALS und Morbus Huntington, unterstitzt durch einen
bewegenden Fallbericht. Dr. Alexander Weigert stellte ein neues Register fiir Alpha-1-

Antitrypsin-Mangel vor, das die Versorgung verbessern soll. Dr. Max Libbering vom



Fraunhofer IAIS schloss die Veranstaltung mit einem Vortrag tiber die Rolle der kiinstlichen
Intelligenz in der Medizin und deren potenzielle Auswirkungen auf Diagnostik und
Behandlung.

Die Teilnehmer nutzten die Gelegenheit, in persénlichen Gesprachen Uber die
Herausforderungen bei 8000 seltenen Erkrankungen zu diskutieren und die Bedeutung von
Vernetzung fiir Fortschritte in der Versorgung zu betonen. Ein besonderer Dank geht an die
ETL Stiftung Kindertrdume, die den Aufbau der Sektion Kinder in den letzten Jahren stark
untersitzt. Im kommenden Jahr plant das ZSEB eine Veranstaltung unter dem Thema
,Schmerz und seltene Erkrankungen”. Aber aufgepasst: Im Jahr 2025 findet die

Veranstaltung schon am 02. Juli statt!
Aullerdem freuen wir uns weiterhin tUber Veroffentlichungen des Magazins "orphan and new
drugs”, die auch regelmaRig dazu beigetragen haben, das Bewusstsein fir seltene

Erkrankungen zu scharfen.

Modellvorhaben

Auch im Jahr 2024 wurden am ZSEB Exomanalysen im Rahmen der Selektivvertrage mit
gesetzlichen Krankenkassen durchgefiihrt. Insgesamt wurden 280 Analysen abschliefend
befundet. Mit den Analysen konnte bei 86 Patienten mit unklaren Symptomen eine Diagnose
gestellt werden. Die Selektivvertrage enden zum 31.12.2024 (AOK) und zum 31.03.2025
(andere Krankenkassen).

In Bezug auf eine diagnostische Genomsequenzierung und -analyse hat das
Gesundheitsversorgungsweiterentwicklungsgesetz (GVWG) vom Juli 2021 in § 64e SGB V ein
Modellvorhaben  zur  umfassenden  Diagnostik und  Therapiefindung  mittels
Genomsequenzierung sowohl bei seltenen als auch bei onkologischen Erkrankungen
bestimmt. In Abstimmung mit dem GKV-Spitzenverband, dem Verband der Universitatsklinika
Deutschlands (VUD), dem Bundesgesundheitsministerium und dem Bundesinstitut fir
Arzneimittel und Medizinprodukte (BfArM) wurde das Modellvorhaben 64e ausgearbeitet.
Der Versorgungspfad ist hierbei stark an den im Rahmen von Translate-NAMSE und der
Selektivvertrage etablierten Pfad angelehnt. Das Modellvorhaben ist fiir den Bereich seltene
Erkrankungen und Onkologie im Sommer 2024 offiziell gestartet. Aktuell werden noch die
notigen IT-Schnittstellen etabliert um die Datenerfassung und -libermittlung im Rahmen des

Projektes zu gewadhrleisten.



Auch das Modellvorhaben soll — dhnlich wie Translate-NAMSE — evaluiert werden und auf
lange Sicht auch die Genomanalyse in der Versorgung von Patienten mit unklaren oder

seltenen Erkrankungen etablieren.

2 Das Zentrums fiir seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB) und seine
Netzwerkpartner

2.1 Das A Zentrum

Das ZSEB folgt den Richtlinien des Nationalen Aktionsbiindnisses flir Menschen mit seltenen
Erkrankungen (NAMSE) und wird als A Zentrum klassifiziert. Es fungiert als erste Anlaufstelle
fir Personen, die entweder noch keine Diagnose oder bereits eine Diagnose einer bestatigten
seltenen Erkrankung erhalten haben. In dieser Funktion spielt das A Zentrum eine
entscheidende Rolle, indem es Betroffenen hilft, Informationen zu finden und Experten zu
kontaktieren. Es vermittelt den Zugang zu Fachleuten in den angeschlossenen
Behandlungszentren und unterstlitzt bei der Suche nach geeigneten Ansprechpartnern.
Dariber hinaus (ibernimmt das A Zentrum die Koordination und Organisation libergeordneter
Aspekte des Zentrums. Seit 2024 ist das Zentrum fiir seltene Erkankungen Bonn von ClarCert

zertifiziert worden.

A Zentrum - Team

Dabei erlautert Frau Fettich nicht nur den Weg zur Anfrage an das ZSEB, sondern vermittelt
Kontakte zu Selbsthilfegruppen, spezialisierten Behandlungszentren und Ambulanzen und
hilft dabei, ein Netzwerk aufzubauen, das die Ratsuchenden in ihrem Alltag starkt. Besonders
dankbar zeigen sich die Ratsuchenden fiir die personliche Unterstiitzung und die umfassende

Begleitung auf ihrem Weg.

Herr Dr. med. Tim Bender arbeitet seit Dezember 2018 am ZSEB und befindet sich in der
Weiterbildung zum Facharzt fir Humangenetik. In dieser Funktion hat er dieses Jahr das ZSEB
auch beim Kongress der Europaischen Gesellschaft fir Humangenetik (ESHG) in Berlin
vertreten. Zudem hat er Patienten mit unklarer Erkrankung im Versorgungspfad des §140a
SGB V betreut. Uber diesen Vertrag konnte mittels Exomdiagnostik auch in 2024 bei vielen

Patienten eine Diagnose gestellt werden. Er war dariber hinaus an der Etablierung des



Modellvorhabens 64e zur Genomseqeunzierung am UKB beteiligt. Das Projekt wurde offiziell
am 01.07.2024 gestartet.

Durch Zustimmung der Ethikkommission der Universitatsklinik Bonn konnte in diesem Jahr
auch der Startschuss zum Deutschen Register fiir Seltene Erkrankungen (DeRSE) am Standort
Bonn erfolgen. Das DeRSE ist ein gemeinsames Register des Martin-Zeitz-Centrums fiir Seltene
Erkrankungen des Universitatsklinikums Hamburg Eppendorf und des Zentrums fiir Seltene
Erkrankungen Libeck des Universitatsklinikums Schleswig-Holstein. Gemeinsam an den drei
Standorten soll mit dem Register eine Datenbasis geschaffen werden, um die Situation von
Menschen mit unklaren Symptomen und Seltenen Erkrankungen in Zukunft besser zu
erforschen.

Neben den gestellten Diagnosen im Jahr 2024 gab es auch einen zundchst unscheinbar
erscheinenden Erfolg: Eine Familie aus Rheinland-Pfalz hat neben der Kontaktaufnahme zum
ZSEB seit Jahren eine regelhafte Betreuung durch ein Sozialpadiatrisches Zentrum gesucht. In
der Region der Familie existieren leider nicht viele entsprechende Anlaufstellen. Durch die
Vermittlung von Herrn Bender und die Kooperation des ZSEB mit dem SPZ der Uniklinik Bonn,
konnte der Familie eine dauerhafte Betreuung am SPZ der Uniklinik angeboten werden. Dies

war fur die Mutter mindestens so wichtig wie die Diagnosestellung bei ihrem Kind.

Frau Dr. Dr. med. Harttrampf arbeitet seit einem Jahr am ZSEB. 2024 war daher gepragt von
vielen neuen Erfahrungen, Eindriicken und spannenden Begegnungen im neuen
Arbeitsumfeld. Im Zentrum ihrer Arbeit stehen v.a. Kinder und Jugendliche mit unklaren
Symptomen unter dem Verdacht einer SE oder auch kleine Patientinnen und Patienten, bei
denen eine SE bereits bestatigt wurde. Daneben steht aktuell der Ausbau von Netzwerken und
Fortbildungsprogrammen, um das Bewusstsein fir SE in der Medizin zu starken und die
Versorgung dieser Patientengruppe nachhaltig zu verbessern.

Ein Highlight war die Betreuung einer jungen Patientin mit einer bislang nicht diagnostizierten,
seltenen genetischen Erkrankung, die seit friiher Kindheit aufgrund der mit der unerkannten
Erkrankung verbundenen Bewegungsstorung stets als ,,tollpatschig” bezeichnet wurde. Durch
den Einsatz modernster Diagnostikmethoden (Exomsequenzierung) konnte schlieRlich die
Diagnose gestellt werden. Die Patientin ist dadurch, dass ihre Symptome nun einen ,Namen*

haben, deutlich entlastet und hat es in Zukunft viel leichter, hilfsmittelgerecht versorgt zu

werden um beispielsweise ihre berufliche Zukunft zu sichern.



Im Zentrum filr seltene Erkrankungen steht die Betreuung von Patient:innen mit komplexen
und oft unklaren Diagnosen im Mittelpunkt — besonders dann, wenn chronische Schmerzen
das Hauptsymptom sind. Die Arbeit von Frau Dr. Lyutenska ist in diesem interdisziplindren
Umfeld gepragt von der Herausforderung, scheinbar unlésbare medizinische Ratsel zu
entschlisseln, und der groRen Verantwortung, Patient:innen in belastenden
Lebenssituationen Perspektiven zu bieten.

Besonders im Gedachtnis blieb Dr. Lyutenska die erfolgreiche Betreuung eines jungen
Patienten, der seit Jahren unter schwersten Schmerzen unbekannter Ursache litt. Nach einer
mehrjahrigen Odyssee durch zahlreiche Kliniken und Facharztpraxen fand er schlieflich den
Weg zum ZSEB. Durch die intensive interdisziplindre Zusammenarbeit unseres Teams, das
neben schmerzmedizinischer Expertise auch genetische und neurologische Spezialisten
einbezog, gelang es, eine seltene mitochondriale Stoérung als Ursache seiner Beschwerden zu
identifizieren.

Mit dieser Diagnose konnte das ZSEB nicht nur eine zielgerichtete Therapie einleiten, sondern
auch dem Patienten und seiner Familie eine Erklarung und damit Erleichterung bieten. Dieses
Fallbeispiel spiegelt wider, was die Arbeit im Zentrum fiir seltene Erkrankungen ausmacht: die
Bereitschaft, Gber den Tellerrand hinauszuschauen, wissenschaftliche Erkenntnisse direkt in
die Praxis zu libertragen und vor allem den Menschen in seiner Ganzheit wahrzunehmen.
Mit Blick auf das kommende Jahr bleibt die Mission des ZSEB, Betroffenen mit unklaren
Diagnosen und chronischen Schmerzen ein interdisziplindres, einfliihlsames und
l6sungsorientiertes Umfeld zu bieten.

Frau Nadine Weinstock (M.Sc.) ist die Koordinatorin des Zentrums fiir seltene Erkrankungen
(ZSEB) und kiimmert sich um viele verschieden Aufgaben. In dieser Rolle gewadhrleistet sie eine
reibungslose Kommunikation zwischen den verschiedenen Fachzentren am Standort des ZSEB
sowie anderen Typ A Zentren. Darliber hinaus engagiert sie sich aktiv im Netzwerk NRW-ZSE
und in den deutschen Versorgernetzwerken.

Im Jahr 2024 erhielt das ZSEB die Zertifizierung durch ClarCert gemall den Kriterien der
NAMSE, was dem Zentrum neue Moglichkeiten erdffnet, die fir die Weiterentwicklung und
Qualitatssicherung der Angebote von entscheidender Bedeutung sind. Frau Weinstock tragt
bei der Organisation, Bereitstellung und Erarbeitung erforderlicher Dokumente bei. Dies ist
besonders im Hinblick auf die Erflllung der formalen Kriterien fiir die Verhandlungen (iber
Zentrumszuschlage maligeblich. Eine enge und konstruktive Zusammenarbeit mit dem

Controlling war dabei unerlasslich fiir den Erfolg dieser Verhandlungen.
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Daruber hinaus fand in diesem Jahr bereits die dritte Auflage des Sommersymposiums statt,
was die Kontinuitdt und das wachsende Interesse an dieser Veranstaltung verdeutlicht. In

diesem Bereich Gbernimmt sie die Veranstaltungsorganisation.

2.2 Vernetzung des A Zentrums

AG ZSE

Das Zentrum fur seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB) ist Mitglied der Arbeitsgemeinschaft
Zentren fir seltene Erkrankungen (AG ZSE). Prof. Grigull ist seit 2023 gewahltes Mitglied im
Vorstand der AG ZSE. Fir die AG — ZSE sehen wir viele inhaltliche und strukturelle
Herausforderungen, die wir durch die aktive Vorstandstatigkeit mitgestalten wollen.

Uber die AG ZSE ist das ZSEB in den Griindungsprozess des Undiagnosed Disease Program
(UDP) in Deutschland eingebunden. Hier kooperieren die deutschen ZSE, um Patient: innen zu
helfen, bei denen trotz Fallaufarbeitung in einem A Zentrum und umfassender Diagnostik,
keine Diagnose gestellt werden konnte (Definition Orphacode: 616874).

In 2025 findet in Innsbruck erstmalig eine gemeinsame, deutschsprachige Veranstaltung von
Osterreich, Deutschland und der Schweiz statt. Auf der DACH-SE Tagung (https://dach-se.org)
werden zentrale Arbeits- und Forschungsthemen interdisziplindr erarbeitet und diskutiert
werden. Zentral wird auch die Zusammenarbeit zwischen den ZSE und den Genetik-Experten
sein. Hier war in 2024 im Rahmen intensiver Gesprache die gute Vorbereitung der

Veranstaltung gelungen.

AG Lotsen

Die Arbeitsgemeinschaft der Lotsen und Koordinatoren wurde im Jahr 2021 am Standort
Magdeburg gegriindet. In dieser Gemeinschaft werden Themen diskutiert, die die
verschiedenen Aspekte der Arbeit an Zentren fir seltene Erkrankungen (ZSEs) betreffen.
Durch regelmaBige Treffen haben die einzelnen Zentren die Moglichkeit, sich vorzustellen,

ihre unterschiedlichen Abldufe zu erdértern und gemeinsam Losungen zu entwickeln.

Ein weiterer wichtiger Aspekt dieser Gemeinschaft sind die Fortbildungsmoglichkeiten, die vor

allem den arztlichen Lotsen der ZSEs zu gute kommen.
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Zusatzlich wird i.d.R. einmal im Jahr eine Lotsenschulung organisiert, bei der sich die Lotsen
und Koordinatoren treffen und in den Austausch treten konnen. Diese Schulungen sind ein

unverzichtbarer Bestandteil der kontinuierlichen Weiterbildung.

NRW ZSE

Im Verbund der nordrhein-westfdlischen Zentren fir seltene Erkrankungen (NRW-ZSE)
werden regelmaRige Qualitatszirkel abgehalten, die sowohl digital als auch in Prasenz
stattfinden. Diese bieten die Moglichkeit, spezielle oder ungeklarte Falle zu diskutieren und
die Fachexpertise aus verschiedenen medizinischen Bereichen, einschlielllich der Padiatrie
und Erwachsenenmedizin, zu biindeln. Diese "nordrhein-westfalischen Fallkonferenzen"
stellen eine besondere Konzentration von Fachexpertise im Bereich seltener Erkrankungen
dar. Sie ermdglichen einen Patientenzentrierten Austausch tiber die bestmaogliche Versorgung

und Therapieoptionen fir die Patient: innen.

Weitere Veranstaltungen im Rahmen des Netzwerks, wie beispielsweise Fortbildungen oder
Veranstaltungen am Tag der seltenen Erkrankungen, sind auf der Homepage des NRW-ZSE zu
finden.

Dariber hinaus verfolgt das Netzwerk das Ziel, die medizinische Ausbildung zu verbessern und
niedergelassene Kollegen im Bereich seltener Erkrankungen zu schulen. Weitere
Informationen finden Sie in diesem Bericht unter,,5. Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen

sowie Patienteninformationsveranstaltungen des ZSEB".

DeRSE - Deutsches Register fiir seltene Erkrankungen

Zur Verbesserung der Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen haben das ZSEB
gemeinsam mit dem ZSE der Uniklinik Libeck (Dr. Anne Ripke, https://www.uksh.de/zse-
luebeck/Wir+liber+uns/Unser+Team+im+A_Zentrum-p-182.html) sowie dem ZSE Hamburg
(Dr. Franziska Rillig, CESAR, https://www.uke.de/kliniken-institute/zentren/martin-zeitz-
centrum/ueber-das-centrum/team/index.html) vor etwa 1,5 Jahren eine inhaltlich-
strategische Zusammenarbeit initiiert. Ziel dieser Kooperation war die Griindung des
Deutschen Registers fir Seltene Erkrankungen (DeRSE), das als gemeinsames Projekt zum

besseren Verstandnis der Ratsuchenden an ZSE in Deutschland gegriindet wurde und
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Transparenz hinsichtlich der Bedarfe von Menschen ohne Diagnose oder mit seltenen

Erkrankungen schaffen soll.

Die Motivation hinter der Grindung des DeRSE liegt in der Notwendigkeit, bestehende
Versorgungsliicken zu identifizieren und zu schlieBen. Menschen ohne Diagnose oder mit
seltenen Erkrankungen stehen oft vor zahlreichen Herausforderungen, darunter
unzureichende Diagnostik, mangelnde Therapieforschung und eingeschriankte Zugange zu
spezialisierten Behandlungen. Durch die Etablierung eines umfassenden Registers soll nicht
nur die Sichtbarkeit dieser Erkrankungen erhéht werden, sondern auch die Qualitat der
medizinischen Versorgung nachhaltig verbessern.

Daneben dient die Zusammenarbeit Gber Bundeslander hinaus auch der Harmonisierung von
Prozessen und ebenso die Vernetzung mit anderen Institutionen und Organisationen.

Die so gesammelten Daten werden es auch ermoglichen, gezielt Forschungsprojekte zu

initiieren, Leitlinien zu entwickeln und so auch die Lebensqualitat der Betroffenen zu steigern.

Deutsche Referenznetzwerke

Deutsches Referenznetzwerk fir erbliche Tumorsyndrome (DRN-ETS)

Das Deutsche Referenz- und Versorgungs-Netzwerk (DRN) fiir erbliche Tumorsyndrome (ETS)
vereint medizinische Zentren mit Expertise in ETS, darunter Bonn (Koordination), Aachen,
Dresden, Erlangen, Géttingen, Hamburg, Hannover, Heidelberg, Miinchen, Tibingen und Ulm.
Diese Zentren sind spezialisierte Subzentren flir ETS an Universitatskliniken und Teil des
Europaischen Referenz-Netzwerks fur genetische Tumorrisiko-Syndrome (ERN GENTURIS). Sie
erfullen hohe Qualitatsstandards in der multidisziplinaren Versorgung und engagieren sich in
nationalen und internationalen Forschungsprojekten, um das Wissen Gber ETS zu erweitern.

Ab Friihjahr 2024 ist das Netzwerk auch online unter https://www.drn-ets.de/ erreichbar.

Die Zentren bieten Behandlung und Beratung fiir Personen mit familiagren oder erblichen
Tumoren, einschlieBlich Differentialdiagnostik, genetischer Abklarung, leitliniengerechter
Therapie und Vorsorgeuntersuchungen. Multidisziplindre Expertenteams stehen zur
Verfligung.

Die nationale Vernetzung der Experten fordert strukturierte Versorgungs- und
Uberweisungspfad-Konzepte, wobei Patientenvertreter einbezogen werden, um die

Bediirfnisse der betroffenen Familien zu bericksichtigen. Das DRN ETS unterstiitzt die
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https://www.se-atlas.de/drn/Deutsches%20Referenznetzwerk%20f%C3%BCr%20erbliche%20Tumorerkrankungen%20(DRN-ETS)
https://www.drn-ets.de/

Umsetzung von im ERN GENTURIS erarbeiteten Inhalten im nationalen Gesundheitssystem
und fordert den wissenschaftlichen Austausch.

Zudem engagieren sich die Zentren in Fort- und Weiterbildung, der Erstellung von Leitlinien
und der Unterstltzung von Selbsthilfegruppen. Die Informations-Plattform des DRN ETS zielt
darauf ab, die Erkennung und Behandlung von Familien mit ETS durch umfassende Aufklarung

und Bereitstellung von Informationsmaterialien zu verbessern.

Deutsches Referenznetzwerk fir Neuromuskulare Erkrankungen (DRN NMD)

Das DRN NMD-Referenznetzwerk fir neuromuskuldare Erkrankungen wurde 2021 gegriindet
und besteht aus 13 Einrichtungen, koordiniert von ZSE Aachen und ZSE Bonn. Ziel des
Netzwerks ist es, europadische Aktivitaten national darzustellen und den Austausch zwischen
Versorgern und Betroffenen zu férdern. Dazu werden virtuelle Fallbesprechungen organisiert
und Schulungen fiir medizinisches Personal geplant. Das Netzwerk strebt eine engere
Zusammenarbeit mit Selbsthilfegruppen an, um die Bedirfnisse der Patienten besser zu
verstehen und in die Versorgung zu integrieren. Ein wichtiger Aspekt ist die Entwicklung von
Patientenlotsen, die Patienten bei der Navigation im Gesundheitssystem unterstitzen. Zudem
wird die Harmonisierung der Versorgungspfade angestrebt, um Behandlungsstandards zu
sichern. Die Erfassung von Daten fiir Versorgungsregister soll Erkenntnisse (iber
Krankheitsverlaufe liefern und zur Entwicklung neuer Therapien beitragen. Das Netzwerk wird
auch als Austauschort fir die Aktualisierung von Leitlinien und Behandlungsprotokollen

fungieren.
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RA =10}

10 "1odd — UREUNYUEIYIT UIUARs W 2AR50UBMYIS .

UAUONYIS

2ydos esiy 1035
FUISA] YLoIyas

BUE[D ‘WOYS| A
ehey "Bupan

BLEW BIPNED BUlRY
EUOA ‘pluEy

|22aey ‘FsEEY
2|l=0es| 's|28u3
WEIlUApUALAIpNIS

JdwenUeY 2UUy "PIW IQ ] URZY 9357
EX5U=1NAT BUIWY "I UNZYY 9357

JBpUag Wi i ZIRTU]SISsY

Y11134 134153 Ned (ZUISISSEWE ]
HIOISUIRA FUIDEN 357 |A4 JUOIIEUIpI0OY
NN TEW INELIS URI0T IQ J01d 1A

ZI0H "1 1eid dayzesds usBunyueryiauadnyg 2ullRs
(UREUNYUEII2UIENY IUY25
12ty i lodd Jeuneads ‘usBunyueriaiown] 3u3gi]
uessoug i odd Jayzeads ‘usfunyuesyiy 2yosiSooyuc pun 2YIsISo|01RWEY JUYRS
Finquapg ag 1odd 22y02ads SWRIsASSEUNUULIRD S30 U2EUNY Uy ] U225
(URBunyUBIYISINIG puUn -10Wn| IU3YI5
12JBYS 10 04 2yoaads 'usBunyueliias|plen U35
YISEMONS "I "10l4 i2ytaads ‘uzBunyueiyizuasun 2ual2s
SWA1sASINE|SIZIY-ZI2H 53P pun 35un 12p uIBunyueiy] Iual2s
71249 "4 "Jodd cueyoaads ‘ussoyauicdiy usiog2Bue U3l
IRy g "1 iodg Jeyrauds 's1yisen s3p USSUnyUBIyl] 2Uly35
J2IBEYIS A 40 04 SJPyzeads ‘usBunyueidl] 2Y0si0|01RLUINA YUl PUNTIUE 2U3YRS
ooy g J12y2ads ‘USIoWwnIUSUIouy pun uaBunyueii] 3|B112|2YS0NYsnW U315
s3qamagapulg s3P pun INeH 3P SW1sAs UI[ENI3|FYS0INYSNL S3p UABUNYUEIYI] 3ULR5
Ja|nwydry -3 oayzeads ‘usBunp|igiuad 21E1eUL0Yy
710y "N “1oad cuuaylssds ‘SIS epUIEnT pun -s3puUry s2p u2isda)d3 suayes
YUEMZIOH Bay1oio] "1 (uuytaads ‘uaypu2Enf pun wispury 12g sydoliejysniy 2eunds
J3IN 10 Cpoud eyaauds ‘uadunyueniselsBydwi] suauogeBuy
MOUISUES) "1 104 (12ytaads ‘si2les2puly s2p uaBunyuRiiauIISIn pUn -i20aT 2U3las
F¥|UOD I 1oid tulayzeads ‘s1a1EsapUry S3p U2SUNIoIS SULYOPUR 2UlY35
J2)|my "1 “podd dRyi2ads ‘usuoiEgul-snaLy, 2jE1eued pun 2jE1RULOY
uRgunyuesyiy ayrsueiped aualas
JUYNUIS 47 A0 1oad uuRytasds ‘uaBunyjuelyld sydsiuohsd aualyes
13PIBUYDS I 104 uuayzeads ‘Tuswa( 2|esodwizlolucd
538Ung "1 "Joud SJeunauds ‘uzisdzdl ausnes
pdan 10 04 SRuzeads usBuniglsssundamag SUISIIERU0UD PuUn U2SUnyuUBIdI2ucinauclogs]
J2UINA A0 C10dd sdeyoaads ‘uadunlolssaundamag 2ullRs
WINjguloy "0 "1old Julzyoauds ‘usBunyueiyi] 21enysnwoinzug auay3g
iwBunyueryi3 2yrs130|0IN3w 3UIYIS

lanua7 g ‘'uanu=ssunjpuedag

(35v) uaBumyjueryi3z auayes SunpiRlqy

(uanuaz g dA}) uanuazs3unjpueyag pun -s8unyasiod

HI0ISUIAN SUIPEN 257N JUOIJEUIPIOOY

JaUIaByo0y sewoy] *1q Joid Jayaads aje1s

JNIN TEIN ‘InSuD zusaoT Qg Joid meydaads
winuaz ¥ dAp

15



2.3 Die B Zentren

Das A Zentrum kooperiert eng mit den zugehdrigen Behandlungszentren (B Zentren), um die

optimale Versorgung fiir Menschen ohne Diagnose sowie fiir Betroffene und deren Familien

mit seltenen Erkrankungen sicherzustellen. Eine Ubersicht der B Zentren am ZSE in Bonn ist in

Tabelle 1 zu finden.

Tabelle 1: Ubersicht der Zentrums Struktur und dessen B Zentren

Zusammenarbeit mit anderen Einrichtungen wie z.B. Krankenh&usern, anderen ZSE, Rehabilitationseinrichtungen,

ZSE Bonn (A Zentrum)

Informationsveranstaltung

Beratung, Offentlichkeitsarbeit, Vernetzung, Forschung und Lehre, Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen,
Interdiszpl. Fallkonferenzen, Priifung und bewertung von Patient:inenakten, PDCA Zyklus, Qualitatsbericht,
telemedizinische Leistungen, Registerarbeit, Webseite (Informationsplattform), Transition,

Prof. Dr. Merz

Sektion: Kinderwunsch, Schwangerschaft und Geburt bei Frauen mit seltenen Erkrankungen — Sprecherin:

Behandlungszentren (B Zentren) des ZSE Bonn (Stand 12/24)

Prof. Holz/Dr. Dr.
Herrmann- seltene
Augenerkrankungen

Prof. Willner — seltene
Bewegungsstérungen (Ataxien)

Prof. Kramer —SE des
Gesichts

Prof. Skowasch — seltene
Lungenerkrankungen

Prof. Kornblum — seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Prof. Gohlke - seltene
endokrine Stérungen des
Kindes alters

Prof. Surges — seltene
Epilepsien

Prof. Aretz — seltene
erbliche
Tumorerkrankungen

Dr. Kipfmdiller - konnatale
Fehlbildungen

Prof. Oldenburg - SE des
Gerinnungssystem

Prof. Koob - seltene
muskoloskelettale
Erkrankungen und
Knochentumoren

Prof. Brossart - seltene
hamatologische und
onkologische
Erkrankungen

Prof. Betz - seltene
angeborene
Hypotrichosen

Patient:inenorganisationen, Niedergelassenen Hausarzten

Prof. Schéfer - seltene
entziindlich-rheumatologische
Erkrankungen

Prof. Ganschow - seltene
Lebererkrankungen im
Kindesalter

Prof. Miller - konnatale
und perinatale
Virusinfektionen

PD Dr. Weydt -
Motoneuronenerkrankun
gen und choreatische
Bewegungsstérungen

Prof. Schulte-
seltene psychische
Erkrankungen

Prof. Miller —
seltene angeborene
LymphgefaBerkrankunge
n

PD Dr. Schaefer; PD Dr.
Schahab - seltene
GefaRerkrankungen

Dr. Holzwarth — spinale
Muskelatrophie bei
Kindern und Jugendlichen

Prof. Schneider -
frontotemporale Demenz

Prof. Klotz/PD Dr. Fazeli —
seltene Epilepsien des
Kindes und Jugendlalters
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Vorstellung des B Zentrums fiir seltene psychische Erkrankungen

Das Zentrum fiir seltene psychische Erkrankungen (Leiterin: Prof. Dr. Dr. E. Schulte) ist seit
September 2024 Teil des ZSE Bonn und widmet sich der Diagnostik und Versorgung von
Familien, die von seltenen genetischen Erkrankungen betroffen sind und bei denen psychische
Symptome im Vordergrund stehen. Oft wird bei der Feststellung psychischer Symptome, wie
z.B. kognitiver Stoérungen, Entwicklungsverzogerungen oder psychotischen Storungen,
zunachst nicht an eine genetische Ursache gedacht. Zudem wird haufig nicht gezielt nach
moglichen zusatzlichen nicht-psychischen Symptomen, wie neurologischen oder
internistischen Beschwerden, gesucht. Die zentrale Mission des B Zentrums besteht daher
darin, diese Perspektive zu andern und Betroffenen, wo es sinnvoll ist, Zugang zu genetischer
Diagnostik und Fachwissen zu ermoglichen. Das Zentrum richtet sich an erwachsene

Patientinnen und Patienten sowie deren Familien, die unter folgenden Erkrankungen leiden:

Intelligenzminderung

Verhaltensauffalligkeiten oder AD(H)S
Autismus-Spektrum-Erkrankungen

Psychotische Erkrankungen

viele ggf. auch haufig wechselnde Diagnosen psychischer Erkrankungen

psychische Symptome im Rahmen von bereits diagnostizierten genetischen Erkrankungen

Im Mittelpunkt der Arbeit steht die Durchfiihrung genetischer Diagnostik gemaR
internationaler Versorgungsleitlinien, die Betreuung von Personen mit bekannten
genetischen psychischen Erkrankungen sowie die Mitbehandlung bei psychischen
Begleitsymptomen im Rahmen bereits diagnostizierter genetischer Erkrankungen. Das
Zentrum wird gemeinsam von der Klinik fiir Psychiatrie und Psychotherapie und dem Institut
flir Humangenetik getragen. Beide Einrichtungen haben sich seit vielen Jahrzehnten der
Erforschung genetischer Ursachen fiir psychische Erkrankungen verschrieben, wobei sie weit
Uber die Grenzen Deutschlands hinaus sichtbar sind. Darliber hinaus Ubernehmen sie
Fihrungsrollen in internationalen Konsortien, wie dem Psychiatric Genomics Consortium
(PGC), was ihnen in Zukunft die rasche Implementierung praziser und individuell

zugeschnittener Diagnostik- und Therapieverfahren erméglichen wird.
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Vorstellung des B Zentrums fiir spinale Muskelatrophie bei Kindern und
Jugendlichen

Das B Zentrum fiir Spinale Muskelatrophien im Kindes- und Jugendalter (Sprecherin Dr. D.
Holzwarth) wird von der Abteilung fiir Neuropadiatrie (Direktorin Prof. A. Klotz) getragen.

Ein wichtiger Schwerpunkt der Abteilung ist die Behandlung und Betreuung von Kindern und
Jugendlichen mit Spinaler Muskelatrophie (SMA).

Bei der neuromuskularen Erkrankung Spinale Muskelatrophie (SMA) fiihrt ein genetischer
Defekt zum Fehlen des SMN-Proteins (Survival Motor Neuron-Protein) und damit zum Verlust
von motorischen Nervenzellen im Rickenmark. Infolgedessen kommt es zu einer
fortschreitenden Muskelschwache, die unbehandelt je nach Schweregrad zu schweren
korperlichen Einschrankungen bis hin zum vorzeitigen Versterben der jungen Patientinnen
und Patienten fihrt.

Seit mehreren Jahren gibt es mittlerweile drei zugelassene, SMA spezifische Therapie-
Moglichkeiten, die zu einer vermehrten Produktion des SMN Proteins flihren, und den
Muskelabbau aufhalten bzw. verlangsamen kdnnen. Pra-symptomatisch behandelte Kinder,
konnen unter Therapie motorische Fortschritte machen und sich im besten Fall sogar
altersentsprechend entwickeln. Dafur ist der friihzeitige Beginn einer spezifischen Therapie
erforderlich. Aus diesem Grunde wurde die SMA im Jahr 2021 in das Neugeborenen-Screening
aufgenommen.

Die Abteilung fir Neuropadiatrie in Bonn ist ein DGM-zertifiziertes Beratungszentrum fir
Neugeborene mit auffailligem Neugeborenen-Screening. Patientinnen und Patienten mit
gesicherter SMA konnen ab Geburt mit einer der drei Therapien (Risdiplam, Nusinersen,
Onasemnogen-Abeparvovec) behandelt werden. Bei auffalligem Befund im Neugeborenen-
Screening erhalt die Familie innerhalb weniger Tage einen Termin in der SMA-Sprechstunde.
Hier erfolgt neben einer genetischen Bestatigungsdiagnostik eine umfassende Beratung lGber
die Erkrankung sowie (iber die verschiedenen Therapie-Moglichkeiten. Nach Erhalt des
genetischen Befundes kann dann eine spezifische Therapie begonnen werden.

Bei Nusinersen handelt es um ein seit 2017 zugelassenes , Antisense Oligonukleotid“, welches
das SpleiRen (,,Ablesen”) des SMN2-Gens verdandert und dadurch zu einer vermehrten SMN-
Produktion flihrt. Da Nusinersen die Blut-Hirnschranke nicht Gberschreiten kann, wird es tiber
eine Lumbalpunktion in den Riickenmarkskanal gegeben. Nach einer Aufsattigungsphase

erfolgt die Gabe alle vier Monate im Rahmen eines kurzen stationaren Aufenthaltes.
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Risdiplam ist ein seit 2021 zugelassenes ,Small Molecule”, welches ebenso das SpleiRen
(,Ablesen”) des SMN2-Gens verdandert und damit zu einer vermehrten Produktion des
fehlenden SMN-Proteins fiihrt. Risdiplam wird einmal taglich oral verabreicht und wirkt
systemisch. Unter der Therapie mit Risdiplam werden die Kinder und Jugendlichen alle 4
Monate in unserer Ambulanz zu arztlichen und physiotherapeutischen Verlaufskontrollen
vorgestellt.

Die Gentherapie mit Onasemnogen-Abeparvovec ist seit 2020 zugelassen, und erfolgt, nach
umfassender Vorbereitung, einmalig Uber eine intravendse Infusion im Rahmen eines
stationdren Aufenthaltes. Ein viraler Vektor ibertragt die genetische Information (SMN-Gen),
welche sich in die Zellen einbaut, dadurch kontinuierlich abgelesen werden kann und zu einer
eigenen SMN-Protein Produktion fihrt. Da diese Therapie zu vermehrten Nebenwirkungen
fihren kann, ist eine intensive Nachsorgephase mit haufigen und umfangreichen
Verlaufskontrollen in den ersten sechs Monaten nach Gentherapie notwendig. AnschlieRend
werden die mit Gentherapie behandelten Kinder alle 4 Monate in unserer Ambulanz zu
arztlichen und physiotherapeutischen Verlaufskontrollen vorgestellt, erganzt durch
laborchemische und kardiologische Untersuchungen.

Fir alle drei spezifischen Therapien konnten in Zulassungsstudien motorische Verbesserungen
nachgewiesen werden. Direkt vergleichende Studien gibt es jedoch nicht. Daher werden alle
Patientinnen und Patienten mit Spinaler Muskelatrophie (SMA) in das klinische Register
SMArtCARE  eingeschlossen. Des  Weiteren erfolgen  Anwendungsbegleitende
Datenerhebungen fir die Therapie mit Risdiplam und Onasemnogen-Abeparvovec. Kinder
nach Gentherapie werden zudem in das INTEGRATE-ATMP Register eingeschlossen, ein
Projekt zur Evaluierung und Optimierung der Versorgungsstrukturen in der Nachsorge nach
Erhalt der Gentherapie.

In der Abteilung fiir Neuropadiatrie am Universitatsklinikum Bonn werden nicht nur
Patientinnen und Patienten mit SMA betreut. Auch Kinder und Jugendliche mit anderen
neuromuskuldren Erkrankungen erhalten regelméaRige Verlaufskontrollen durch ein
interdisziplindres arztlich-physiotherapeutisches Team. Zudem ist ein sozialpadiatrisches
Zentrum (SPZ) in die Abteilung fiir Neuropadiatrie integriert, so dass alle Patientinnen und
Patienten mit neuromuskuldren Erkrankungen die Angebote einer sozialpadagogischen oder
psychologischen Betreuung sowie einer Hilfsmittelberatung in Anspruch nehmen kénnen. In

Zusammenarbeit mit den anderen Abteilungen der Kinderklinik werden erforderliche weitere
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Untersuchungen (z.B. kardiologische, pneumologische oder orthopddische Diagnostik)

koordiniert.

2.4 Vernetzung der B Zentren

Die Versorgung der Betroffenen beschrankt sich nicht nur auf die ortliche Expertise des

jeweiligen Fachzentrums bzw. Behandlungszentrums, sondern ist auch durch verschiedene

Vernetzungen und Kooperationen - standortiibergreifend - gewahrleistet.

Einen Uberblick Giber die Vernetzungen der Behandlungszentren finden Sie nachfolgend:

Zentrum fir seltene Lungenerkrankungen; Prof. Dr. Dirk Skowasch:

German Asthma network
ph e.v. (Selbshilfeverein)
Sarkoidose-Netzwerk e.V. Bonn

Alpha-1-Center Bonn

Zentrum fir seltene neuromuskulare Erkrankungen: Prof. Dr. Cornelia Kornblum:

Europadisches Referenznetzwerke EURO-NMD, http://ern-euro-nmd.eu/ (schriftlich

vereinbart)

Deutsches Referenzzentrum flir neuromuskuldre Erkrankungen (DRN- NMD)
(schriftlich vereinbart)

Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke e.V. (DGM e.V.) (schriftlich vereinbart)
International Mito Patient:ins IMP

Selbsthilfegruppe Glykogenose Deutschland e.V.

Pompe Deutschland e.V.

Deutsche Myasthenie Gesellschaft e.V.

Zentrum fir Hypotrichosen; Prof. Dr. Elisabeth Betz:

Alopecia Areata Deutschland e.V.

Alopecia UK5
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Zentrum fir konnatale Fehlbildungen, Dr. Florian Kipfmuller:

Selbsthilfegruppe ,Zwerchfellhernie bei Neugeborenen — CDH, e.V.”

European Reference Network ,ERNICA” — Mitgliedsantrag gestellt

Zentrum fur seltene Augenerkrankungen, Prof. Dr. Frank Holz:

PRO RETINA Deutschland — Betreiben einer in der Augenklinik angesiedelten
Patientensprechstunde (jeden Di/Mi 12:00-15:00 Uhr)

ERN Eye

DRN Eye

DOG Sektion Genetik

Zentrum fur Seltene rheumatische Erkrankungen; Prof. Dr. Valentin Schéfer:

Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e.V.
Rheuma-Selbsthilfe-Bonn

Deutsche Vereinigung Morbus Bechterew e.V.
Sklerodermie-Selbsthilfegruppen

Lupus Erythematodes Selbsthilfegemeinschaft
Selbsthilfe-Kontaktstelle in NRW

GFO Kliniken Bonn (schriftliche Vereinbarung)

Bundeswehr Krankenhaus Koblenz Bonn (schriftliche Vereinbarung)

UKRHEUM (schriftliche Vereinbarung

Zentrum fir seltene Epilepsien; Prof. Dr. Rainer Surges:

ERN-EpiCARE (schriftliche Vereinbarung)

Dravet-Syndrom e.V.

Deutsche Epilepsievereinigung e.V.

Epilepsie-SHG Bonn Rhein-Sieg

epilepsie bundes-elternverband e.V.

GENERATE - Deutschen Netzwerks der Erforschung von autoimmuner Enzephalitis
(schriftliche Vereinbarung)

STOP_SUDEP — Oskar Killinger Stiftung
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e Epilepsie Empowerment Deutschland e.V.

e Institut flr Experimentelle Epileptologie und Kognitionsforschung IEECR

e Bonn Center of Neuroscience

e Max-Planck-Institut fiir Neurobiologie des Verhaltens — caesar (MPINB)

e DZNE

e LIMES

e Stichting Epilepsie Instellingen Nederland (SEIN), Heemstede, Niederlande

e Department of Clinical Neurosciences, Centre Hospitalier Universitaire Vaudois
(CHUV), Lausanne, Schweiz

e E-pilepsy Programme (EU)

e NRW-Netzwerkprogramm iBehave

Zentrum fur Motoneuronenerkankungen; PD Dr. Patrick Weydt:

e deutsche Huntington Hilfe (DHH) - wissenschaftlicher Beirat
e EHDN (P.Weydt Co-Chair)

e DGM (Deutsche Gesellschaft fiir Muskelerkrankungen)

Zentrum fir seltene Bewegungsstorungen; Prof. Dr. Wiillner:

Deutsche Heredo-Ataxie-Gesellschaft (DHAG) (Stuttgart)
e Tom Wahlig-Stiftung (Miinster)

e EuroAtaxia (London, UK)

e AtaxiaUK (London, UK)

e National Ataxia Foundation (MN, USA)

e Friedreich Ataxie Forderverein

Zentrum fur konnatale und perinatale Virusinfektionen und Zentrum fir angeborene

Fehlbildungen ; Prof. Dr. Andreas Muller:

e Bundesverband Angeborene Gefalifehlbildungen e. V.
e Deutsche interdisziplinare Gesellschaft flir GefaBanomalien e. V. (DiGGefa)

e GeNeRaRe- German Network of RASopathy Research
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e Seit 2023 finden interdisziplinare Fallkonferenzen mit aquivalenten Zentren an der
Universitatsklinik Magdeburg, Charité Berlin sowie dem Universitatsklinikum Erlangen

statt

Zentrum fir seltene hdmatologische und onkologische Erkrankungen; Prof. Dr. Peter Brossart:

Amyloidose; Kooperationen:
e Prof. Nickenig (UKB, Kardiologie)

e Prof. Dr. Hegenbart (Uniklinik Heidelberg), siehe auch Register

CVID (Common Variable Immunodeficiency)
Kooperationen:

e Centrum fir chronische Immundefizienz (CCl), Prof. Warnatz, Freiburg

Myeloische Neoplasien:
Kooperation mit Patientenorganisationen:
e Leukdmie-Initiative Bonn
e MPN-Netzwerk
Einbindung in akademische Studiengruppen (aSG):
e Deutsche Studiengruppe myeloproliferative Neoplasien (GSG-MPN) ) - schriftlich
vereinbart
e Deutsch-Osterreichische AML Studiengruppe (AML-SG) - schriftlich vereinbart
e Deutsche MDS-Studiengruppe (D-MDS)
e Studienallianz Leukdmie (SAL)

e CML Studiengruppe

Kooperationen:
e Prof. Dr. D. Wolf (UK Innsbruck, Osterreich)
e Dr. C. Jansen (UKB; Gastroenterologie)
e Prof. Dr. N. Kroeger (UKE, Hamburg)
e Prof. Dr. T. Bruemmendorf (UK Aachen)
e Prof. Dr. S. Koschmieder (UK Aachen)
e PD Dr. F. Stegelmann (UK Ulm)
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Prof. Dr. U. Germing (UK Dusseldorf)

Prof. Y. Ko (Johanniter-Krankenhaus Bonn)

Neuroendokrine Neoplasien

Einbindung in akademische Studiengruppen (aSG):
Arbeitsgemeinschft Endorkine und Neuroendokrine Onkologie (AG-ENEOQ)
AlO-Studiengruppe Neuroendokrine Tumore
Kooperationen:

Prof. Dr. Essler (UKB, Nuklearmedizin)

Dr. C. Meyer (UKB, Interventionelle Radiologie)
Prof. Dr. J. Kalff (UKB, Chirurgie)

Prof. Dr. C. Strassburg (UKB, Gastroenterologie)
Prof. Dr. Pavel (UK Erlangen)

Prof. Dr. Fassnacht (UK Wirzburg)

Zentrum fir Frontotemporale Demenz; Prof. Dr. Anja Schneider:

LVR Klinikum Bonn, niedergelassene Neurologen und Psychiatrer
Gesellschaft fir atypische Parkinsonsyndrome

Alzheimergesellschaft Bonn

Zentrum fir seltene Erkrankungen des Gerinnungssystems; Prof. Dr. Johannes Oldenburg:

Interessengemeinschaft Hamophiler e.V. (IGH e.V.)
Deutsche Hamophiliegesellschaft zur Bekdampfung von Blutungskrankheiten e.V.
(DHG e.V.)

Freunde und Foérderer des Hamophilie-Zentrums Bonn e.V. (FFHB e.V.)

Zentrum fir seltene psychiatrische Erkrankungen: Prof. Dr. Dr. Eva Schulte:

Focus Group ,Translational Psychiatric Genetics“ des European College for
Neuropsychopharmacology (ECNP) (Griindung 2024)

ADHS Deutschland e.V.

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE) e.V., Dusseldorf#

LEONA (Familienselbsthilfe bei seltenen Chromosomenveranderungen e.V.):
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Geschaftsstelle: Daniela Thone; Telefon: 02301 / 18 466 85; E-Mail:

geschaeftsstelle@leona-ev.de

Zentrum fir seltene endokrine Storungen des Kindesalters; Prof. Dr. Gohlke:

e FrihstArt” — Adipositas-Projekt fiir 2-6J: Institut fir Gesundheits6konomie und
Epidemiologie; IGKE (Prof. Stock); Sporthochschule Koln (Prof. Joisten) — schriftlich
vereinbart

e ,DurchDickundDinn“  Adipositasprojekt: Verein flir Psychomotorik, Bonn;
AdipositasZentren NRW, Familienbildungstatte, StadtSportBund, Gesundheitsamt, Reha

Koln, Reha Sankt augustin, Reha Honnef — schriftlich vereinbart

Zentrum fir seltene Epilepsien des Kindes- und Jugendalters; Prof. Dr. Klotz/PD Dr. Fazeli:

e ERN Epicare (schriftlich vereinbart)
e Epilepsiebundeselternverein

e SCN2A Germany e.V.

e Dravet Verein

e TSC Verein

Zentrum fir seltene Erkrankungen des Gesichts; Prof. Dr. Dr. Kramer:

e Ortsgruppe Bonn des Selbsthilfenetzwerks Kopf-Hals-Mund-Krebs e.V.
Thomas Mann Str. 40; 53111 Bonn; info@kopf-hals-mund-krebs.de

e Deutscher Interdisziplinarer Arbeitskreis LKG-Spalten / Kraniofaziale Anomalien

e registerDeutsche Gesellschaft fiir Kinderschutz in der Medizin;

geschaeftsstelle@dgkim.de

Zentrum fir spinale Muskelatrophie im Kindes- und Jugendalter; Dr. Dorothea Holzwarth:

e UKB Neurologie
e UK Essen (u.a. Schlaflabor)
e Marienhospital

e UK Freiburg
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3 Qualitatssicherung

3.1 Qualitatssicherung

Das ZSEB ist als Abteilung des Universitatsklinikums Bonn von der Zertifizierungsstelle der TUV
SUD Management Service GmbH gemiR der Qualititsmanagementnorm 1SO 9001:2015
zertifiziert. Das Zertifikat ist vom 19.01.2023 bis zum 18.01.2026 giiltig.

Teambesprechung und Orgatreffen mit Protokoll

Im ZSEB wurde ein strukturierter PDCA-Zyklus eingefiihrt, der eine kontinuierliche
Verbesserung unserer Arbeitsprozesse fordert. In wochentlichen Teammeetings, die
dienstags im Kernteam und mittwochs im vierwdchentlichen Rhythmus mit allen
Mitarbeitenden, einschlielllich der studentischen Hilfskrafte, stattfinden, werden aktuelle
Projekte sowie Entwicklungsmoglichkeiten erortert (Plan). Dabei werden spezifische
Aufgaben den Teammitgliedern zugewiesen (Do). Der Fortschritt und eventuelle
Herausforderungen werden in einem Protokoll festgehalten und im darauffolgenden Meeting
Uberprift (Check), um gemeinsam konstruktive Losungen zu erarbeiten und umzusetzen (Act).
Im Jahr 2024 hat das ZSEB durch verschiedene FortbildungsmaBnahmen zur
Qualitatssicherung zusazlich einen Mallnahmenplan eingefiihrt. Der Mallnahmenplan
gewdhrleistet eine klare Strukturierung der Ziele des ZSEB, indem er die Verantwortlichkeiten
eindeutig definiert und deren Fortschritt Gberwacht. Dariiber hinaus férdert er eine effektive
Kommunikation innerhalb des Teams, da Aufgaben prazise und verstandlich formuliert

werden.

Dariber hinaus bietet das ZSEB regelmaRig interne Workshops zu Themen wie
Fallprasentationen, Brieferstellung und Untersuchungskursen fiir Studierende an. Neue
Mitarbeitende werden gemall eines einheitlichen Einarbeitungskonzepts systematisch

eingearbeitet und erhalten Unterstiitzung von erfahrenen Mentoren.

Fiir die Versorgung von Patient:innen ohne Diagnose sowie mit seltenen Erkrankungen haben
wir umfassende Standardarbeitsanweisungen (SOPs) erstellt, die alle relevanten Prozesse des
ZSEB definieren. Diese SOPs sind auf dem Server des ZSEB verfligbar und werden ab Anfang

2024 auch im Qualitatsmanagement-System des UKB fiir alle Mitarbeitenden einsehbar sein.
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Zudem wurde ein detailliertes Einarbeitungskonzept fiir neue Mitarbeitende entwickelt und

implementiert.

Qualitattszirkel & Interne Audits

Das ZSEB ist eng in das Qualitatsmanagementsystem des Universitatsklinikums Bonn (UKB)
eingebunden und engagiert sich aktiv in verschiedenen Qualitatszirkeln sowie
Fortbildungsmalnahmen der Klinik. Im Rahmen dieses Systems wird das ZSEB regelmaRig, in
der Regel einmal jahrlich, auditiert. Diese Audits bieten eine wertvolle Plattform zur
Diskussion tGber den Umgang mit Ressourcen und Chancen, zur Definition von Qualitatszielen

und zur strategischen Planung zur Erreichung dieser Ziele.

Das letzte interne Audit fand im Mai 2024 statt. Dartber hinaus spielt das ZSEB eine proaktive
Rolle im Bereich der Gefahrdungsbeurteilung. Dies geschieht insbesondere durch die aktive
Mitwirkung an der Handlungshilfe 4.0, die sich intensiv mit dem Thema Ubertragungsschutz

im Arbeitsschutz auseinandersetzt.

Durch diese umfassenden Aktivitaten stellt das ZSEB sicher, dass sowohl die Qualitdt der

Bildungsangebote als auch die Sicherheit der Mitarbeitenden standig optimiert werden.

3.2 Zertifizierung fiir Zentren fiir seltene Erkrankungen uiber ClarCert

Das Zentrum fiur seltene Erkrankungen in Bonn hat im Februar 2024 erfolgreich die
Zertifizierung nach NAMSE, dem nationalen Aktionsbiindnis fir Menschen mit seltenen
Erkrankungen, durch ClarCert erhalten. Diese Zertifizierung stellt einen bedeutenden
Meilenstein dar und zeigt, dass das Zentrum die Qualitdtsanforderungen der NAMSE im
Bereich seltener Erkrankungen erfiillt, um Patienten eine bestmdgliche Anlaufstelle zu sein.
Bis zur Rezertifizierung im Marz 2027 unterzieht sich das Zentrum einem kontinuierlichen
Uberwachungsprozess, um sicherzustellen, dass die Qualitit der angebotenen Leistungen

bestehen bleibt und sich weiter ausbaut.
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3.3 Kodierung SE

Am 1. April 2023 trat das Gesetz zur Digitalisierung von Versorgung und Pflege (DVPMG) in
Kraft. Dieses Gesetz verpflichtet die Zentren fir seltene Erkrankungen gemafd § 301 Abs. 2
Satz 4 SGB V dazu, seltene Krankheiten zu kodieren und zu tibermitteln, indem sie sogenannte
Orphacodes verwenden. Im Rahmen der Initiative CORD-MII (Collaboration on Rare Diseases
— Medizin Informatik) wurde dieses Ziel erfolgreich umgesetzt. Mit einem Update (iber die
Software Diacos wurden die technischen Voraussetzungen geschaffen, die es ermoglichen,
seltene Erkrankungen am Standort Bonn mithilfe von Orphacodes und Alpha IDs zu kodieren.
Weitere Informationen dazu finden Sie unter:

https://www.bundesgesundheitsministerium.de/service/gesetze-und-verordnungen/guv-19-

Ip/dvpmg.html

In 2024 wurden so insgesamt 8772 seltene Erkrankungen am Universitatsklinikum Bonn

kodiert.

4 Versorgung von Menschen mit seltener Erkrankung oder ohne
Diagnose am ZSEB - Behandlungspfade

4.1 Sprechstunde

Das Zentrum flir Seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB) bietet eine spezielle Telefon-
Sprechstunde an, die darauf abzielt, Menschen ohne eine klare Diagnose oder mit dem
Verdacht auf eine seltene Erkrankung umfassend zu unterstiitzen. Diese Sprechstunde findet
regelmaRig dienstags und mittwochs von 12:00 bis 14:00 Uhr statt und stellt eine wertvolle
Anlaufstelle fiir Ratsuchende dar.

Wahrend dieser Sprechstunden haben Interessierte die Moglichkeit, sich direkt telefonisch an
das ZSEB zu wenden oder ihre Anfragen per E-Mail an info.zseb@ukbonn.de zu senden. Alle
Anfragen werden strukturiert im Team besprochen und das weitere Vorgehen festgelegt und

dokumentiert.

4.2 Umgang mit Anfragen an das ZSEB

Sobald eine Anfrage am ZSEB eingeht, wird diese von einer Lotsin entgegengenommen und

an das arztliche Team weitergegeben. Die eingehenden Anfragen werden entweder direkt
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Uber die Patienten, von Hausarztpraxen oder von anderen externen Lesitungserbringern
gestellt.

Das arztliche Team besteht aus erfahrenen Facharzten und Facharztinnen, die sich intensiv
mit den eingehenden Anfragen auseinandersetzen. Jede Anfrage wird individuell begutachtet,
wobei die spezifischen Bedirfnisse und Anliegen der Ratsuchenden im Vordergrund stehen.
Das Team analysiert die bereitgestellten Informationen und entscheidet, welche weiteren
Schritte erforderlich sind, um den Ratsuchenden bestmoglich zu unterstitzen.

Nach der sorgfaltigen Bearbeitung der Anfrage erhalten die Ratsuchenden eine klare und

fundierte Empfehlung fir die nachsten Schritte:

Option a: Weiterfiihrende Begutachtung im A Zentrum des ZSEB:

In diesen Fallen erhalten die Patientinnen und Patienten Fragebdgen aus dem ZSEB. Die
Fragebdgen und weitere vom Patienten gesendete Unterlagen werden detailiert
aufgearbeitet, in einer weiteren Fallkonferenz besprochen und der Patient erhélt einen

Ambulanztermin.

Option b: Weiterleitung an einen passenden Fachspezialisten:

Sollte die Anfrage auf spezifische gesundheitliche Beschwerden hinweisen, die eine
besondere Expertise erfordert, wird der Ratsuchende an einen entsprechenden

Fachspezialisten/Facheinrichtung weitergeleitet.

Option c: Vermittlung an eines der kooperierenden Behandlungszentren:

In manchen Fallen kann es sinnvoll sein, die Ratsuchenden an eines der kooperierenden
Behandlungszentren zu vermitteln. Die Zentren verfligen Uber spezialisierte Programme und

Ressourcen, die auf die spezifischen Anliegen der Anfragenden zugeschnitten sind.

In jedem dieser Schritte wird darauf geachtet, dass die Ratsuchenden umfassend informiert
und unterstitzt werden. Ziel ist es, ihnen die bestmdgliche medizinische Versorgung und
Begleitung auf ihrem Gesundheitsweg zu bieten. Die genauen Ablaufe sind in den SOPs des

ZSEB festgehalten und seit diesem Jahr auch von ClarCert zertifiziert.
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4.3 Transitionskonzept

Mit Erreichen der Volljahrigkeit endet im Regelfall die kinderarztliche Betreuung und es erfolgt
die Transition in den Erwachsenenbereich. Fir Menschen mit seltener Erkrankung ist dieser
Prozess besonders belastend. Das ZSEB unterstiitzt ratsuchende Familien auch in dieser
Hinsicht. Das ZSEB orientiert sich an der AWMF Leitlinie (Ernst et al., 2021) und hat im Rahmen
eines Promotionsprojektes (Herr cand. Med. Justus Schumacher) in Kooperation mit der
Kinderklinik ELKI (Prof’'in Gohlke, Fr. Dr. Mayer, Dr. Katzer, Dr. Weigert, Prof’in Klotz, Dr.
Holzwarth) am UKB ein modulares Transitionskonzept ,m-TRAIN-X“ entwickelt. Modular
bedeutet hier, dass das Grundgerist des Transitionspasses einheitlich ist, aber der
krankheitsspezische Teil modular angepasst werden kann. So hat der Jugendliche / die
Jugendliche einen individuellen Pass, wobei die Fachexpert: innen jeweils sicherstellen
kénnen, dass die inhaltlich-krankheitsspezischen Aspekte berlicksichtigt werden.

Das Projekt diente als Grundlage fiir ein individualisierbares und krankheitsspezifisches

Transitionskonzept am ZSEB bzw. am Universitatsklinikum Bonn.

4.4 Interdisziplindre Fallkonferenzen (erwachsene / padiatrische Patient: innen)

Das Zentrum fir Seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB) veranstaltet wochentliche Experten-
Fallkonferenzen, die sich auf Falle aus der Erwachsenen-Sprechstunde konzentrieren. Darliber
hinaus findet einmal im Monat eine spezielle Fallkonferenz fiir padiatrische Patientinnen und
Patienten statt. Die Koordination und Organisation dieser Fallkonferenzen liegt in den Handen
des A Zentrums.

An beiden Konferenzen nehmen nicht nur Expertinnen und Experten des
Universitatsklinikums Bonn (UK Bonn) teil, sondern auch bis zu 25 weitere Arztinnen und Arzte
aus niedergelassenen Praxen, regionalen Krankenhdusern und anderen Universitatskliniken.
Diese interdisziplindre Zusammenarbeit ermoglicht einen wertvollen Austausch von Wissen
und Erfahrungen.

Arztliche Kolleginnen und Kollegen haben die Mdéglichkeit, aktiv an den Fachdiskussionen
teilzunehmen. Nach vorheriger Anmeldung kdnnen sie zudem eigene Patientenfille
vorstellen, was die Gelegenheit bietet, spezifische Herausforderungen und Lésungsansatze im
Umgang mit seltenen Erkrankungen zu diskutieren.

Die Fallkonferenzen beginnen jeweils mit einer von der Arztekammer Nordrhein zertifizierten

Fortbildung, die den Teilnehmenden aktuelle Informationen und Weiterbildungsinhalte
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bietet. Weitere Details zu den Fallkonferenzen, einschlielich der Termine und Themen, sind

auf der Webseite des ZSEB zu finden.

Alle Fallkonferenzen werden hinsichtlich der Teilnehmer, der Patient:innen, der
Fragestellungen und der Ergebnisse dokumentiert. Die Ergebnisse, wie Verdachtsdiagnosen,
weitere Empfehlungen zur Diagnostik oder Therapieempfehlungen, werden den Patient:innen
und behandelnden Arzt: innen postalisch oder persénlich mit einer ausfiihrlichen &rztlichen
Stellungnahme mitgeteilt. Padiatrische Patient: innen erhalten das Ergebnis der Fallkonferenz
zusatzlich per Video-Sprechstunde. Nach erneuter Kontaktaufnahme mit den Patient: innen
durch das Follow-Up-System des A Zentrums werden die Ratsuchenden nach einigen Monat

erneut vom ZSEB kontaktiert.

4.5 Telemedizinische Leistungen

Mit dem Ausbruch der Corona-Pandemie wurde am ZSEB eine Videosprechstunde ins Leben
gerufen, die sich an Menschen ohne Diagnose richtet. Diese Form der Sprechstunde stellt eine
praktische Alternative zu herkdmmlichen Ambulanzterminen dar und ermoglicht es
Betroffenen, deren Fall am ZSEB bearbeitet wird, bequem ein Anamnesegesprach online zu
fliihren. Besonders vorteilhaft ist dies fiir Patient:innen, die eine lange Anreise nach Bonn in
Kauf nehmen miussten. Im Jahr 2024 wurden auf diese Weise 65 Termine ausschlieRlich Giber

die Videosprechstunde durchgefiihrt.

Dariber hinaus ermoglichen die neuen Vertrage zwischen dem Universitatsklinikum Bonn und
dem virtuellen Krankenhaus NRW einen kollegialen Austausch (ber ein
sektorentibergreifendes Netzwerk mittels Telekonsilen. Dies erweist sich insbesondere bei

komplexen Fillen oder dem Verdacht auf seltene Erkrankungen als duRerst nitzlich.
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4.6 European Reference Networks (ERN) und Deutsche ReferenzNetzwerke (DRN)

Im Rahmen der European Reference Networks (ERN) beteiligt sich das ZSEB auch an
internationalen Vernetzung und interdisziplinaren Fallkonferenzen. ERNs kommen nach dem
Durchfiihrungsbeschluss der Europdischen Kommission zustande und sind daher schriftlich
vereinbart. Die Beteiligung des Standort Bonn und der entsprechenden B Zentren an den
genannten ERNs ist auf den entsprechenden Websites nachzulesen. Dazu gehéren

auszugsweise:

1. Neurological Diseases (ERN-RND) http://www.ern-rnd.eu/expertcentres/#expert-
centres-for-rare-neurological-diseases: (Prof. Dr. Wiillner)

2. Neuromuscular Diseases (ERN EURO-NMD) https://ern-euro-nmd.eu/healthcare-
provider/university-hospital-bonn/ (Prof. Dr. Kornblum)

3. Epilepsies (ERN EpiCARE) https://epi-care.eu/work-and-actions/ (Prof. Rainer
Surges/Prof. Klotz/PD Dr. Fazeli)

4. Genetic Tumor Risk Syndromes (ERN GENTURIS) https://www.genturis.eu/l=eng/For-
clinicians/Participating-healthcare-providers.html (Prof. Dr. Stefan Aretz)

5. Eye diseases (ERN-EYE) https://www.ern-eye.eu/de/home (Prof. Frank Holz/PD Dr.
Philipp Herrmann)

6. ERNICA for rare Inherited and Congenital (digestive and gastrointestinal) Anomalies
(https://ern-ernica.eu/about/ernica/) (PD Dr. Florian Kipfmdiller)

7. ERN PAEDCAN for pediatric oncology ([https://paedcan.ern-
net.eu)]https://paedcan.ern-net.eu) (Dr. Calaminus)

Zwischen 2020 und 2022 wurden die Deutschen Referenznetzwerke (DRN) gegriindet, um
eine nationale Struktur zu schaffen, die an die bestehenden europdischen Netzwerke
angelehnt ist. Derzeit gibt es in Deutschland 14 solcher Netzwerke (https://www.se-
atlas.de/drn), in denen Experten aus unterschiedlichen Regionen und Fachrichtungen

zusammenarbeiten.

Jedes dieser Netzwerke hat einen speziellen Fokus auf eine bestimmte Erkrankung oder
eine Gruppe von Erkrankungen. Durch die Kooperation von Arzten, Wissenschaftlern und
teilweise auch Selbsthilfeorganisationen auf nationaler Ebene verfolgen die DRN das Ziel,

die Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen in Deutschland zu verbessern.
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Der Standort Bonn ist an der Beteiligung und/oder Koordination von vier dieser Netzwerke
beteiligt:
e Deutsches Referenznetzwerk fiir seltene neuromuskuldre Erkrankungen (DRN-NMD;
Prof.Dr. Kornblum)
e Deutsches Referenznetzwerk fiir erbliche Tumorerkrankungen (DRN-ETS; Prof. Dr.

Aretz) - https://www.drn-ets.de

e Deutsches Referenznetzwerk fiir seltene Neurologische Erkrankungen (DRN-RND;

Prof. Kornblum)
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4.7 Konzept — Arbeitsprozesse des ZSEB
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5 Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen sowie
Patienteninformationsveranstaltungen des ZSEB

5.1 Fortbildungen in den interdisziplinaren Fallkonferenzen

Am Zentrum fir seltene Erkrankungen Bonn finden interdisziplindre Fallkonferenzen statt, an
denen sowohl interne (Arzt: innen des UKB) als auch externe Arzt: innen teilnehmen kénnen.
Vor den Fallkonferenzen finden Fortbildungen (akkreditiert von der Arztekammer Nordrhein)
statt. Pandemiebedingt wurde das Format der Fallkonferenzen vor 3 Jahren auf digitale /
hybride Formate erweitert, so dass Teilnehmende aus der Region / ganz Deutschland
barrierearm teilnehmen kénnen. Die Fortbildungsthemen und Fallkonferenzen, die auch fiir
externe Patner:innen und Interessierte zugadnglich sind, werden auch auf der Webseite des

ZSEB gefiihrt (https://zseb.ukbonn.de/fallkonferenzen-am-zseb/).

5.2 Fortbildungsakademie (FAKSE) der NRW ZSE

Im Jahr 2017 wurde eine wegweisende Initiative ins Leben gerufen: Der Verbund der Zentren
fir seltene Erkrankungen in  Nordrhein-Westfalen (NRW-ZSE) griindete die
Fortbildungsakademie (FAKSE), die sich der Ausbildung und Sensibilisierung im Bereich
seltener Erkrankungen verschrieben hat. Mit innovativen Fortbildungsangeboten setzt die
FAKSE neue Malstdbe in der medizinischen Weiterbildung.

Im November 2024 fand unsere gemeinsame Veranstaltung "Zebras und Kolibris" bereits in
ihrer vierten Auflage statt — ein spannendes Forum, das das Bewusstsein fir seltene
Erkrankungen scharft und den Austausch zwischen Fachleuten férdert.

Zusatzlich wurde im Jahr 2022 im Rahmen des NRW-ZSE eine "Masterclass" fir
Medizinstudierende ins Leben gerufen, die 2024 bereits in die dritte Runde ging. Diese
exklusive Fortbildung, die auf dem bewdhrten Lehrkonzept des ZSE Bonn aufbaut, bietet
Studierenden aus ganz Nordrhein-Westfalen die Mdglichkeit, die besonderen
Herausforderungen im Bereich seltener Erkrankungen hautnah zu erleben.

Die Masterclass vermittelte in 2024 wertvolle Einblicke aus der Perspektive von Arzt:innen,
spezialisierten Zentren und betroffenen Patient:innen. Arztinnen und Arzte des Bonner
Standorts spielen dabei eine zentrale Rolle, sowohl konzeptionell als auch inhaltlich, und

bereichern diese Ringvorlesung im NRW-Verbund mit ihrem Fachwissen und ihrer Erfahrung.
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5.3 weitere Fortbildungen

Neben den Veranstaltungen, die vom A Zentrum fir seltene Erkrankungen Bonn organisiert

werden,

bieten

auch die

B Zentren

des

zahlreiche

Fortbildungs-

und

Informationsveranstaltungen an. Eine Liste der Veranstaltungen aus dem Jahr 2024 finden Sie

hier:
Art der | Titel Intern Adres Fre Zentrum
Fortbildung Bitte fliigen  Sie Flyer, | / saten ITId-
Einladungen, Webseiten oder Extern grupp fm.a
e nzie
Teilnehmerlisten hinzu rt
Ja/Nein?
Vortrag Kardiale Sarkoidose auf dem DGP- | Extern Arzte ja Seltene
Kongress 2024 Lungenerkrankungen
Workshop HRCT-Workshop ILD Extern Arzte ja Seltene
Lungenerkrankungen
Patientenveran | Sarkoidose-Netzwerk Bonn extern Patienten/ | ja Seltene
staltung Arzte Lungenerkrankungen
Fallkonferenzen | 2-wéchentlich ILD-Boards intern Arzte nein Seltene
Lungenerkrankungen
z.B. Westdeutsche PH-Expertentreffen | extern Arzte ja Seltene
Fachkongress Koln 2024 Lungenerkrankungen
Fachkongress Deutsches P(A)H-Forum Berlin Extern Arzte ja Seltene
2024 Lungenerkrankungen
Vortrag PAH auf dem DGK-Kongress 2024 Extern Arzte ja Seltene
Lungenerkrankungen
Fallkonferenzen | Monatliche Fallkonferenzen intern Neuroradio | Nein Seltene
logie, Bewegungsstorungen
Neurologie,
Humangen
etik
Kongressbeitrag | Jahreskongress der extern Neurologie | Nein Seltene
Deutschen Gesellschaft fiir Bewegungsstorungen
Neurologie — Prasentation:
SARA™™e zyr Fernbeurteilung
des Schweregrades der
Ataxie -
eine multizentrische
Beobachtungsstudie in SCA3
Patienten
Jahreskongress der extern Neurologie | Nein Seltene
Deutschen Gesellschaft fir Bewegungsstorungen

Neurologie — Prasentation:
Verwendung von mobilen
Gesundheits-Apps in
multizentrischen
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Beobachtungsstudien am
Beispiel der PROFA Studie —
Compliance-Analyse und
Einflussfaktoren

Kongressbeitrag | International Congress for extern Neurologie | Nein Seltene
Ataxia Research (ICAR) Poster Bewegungsstorungen
Remote assessment of ataxia
severity in SCA3 patients
using SARAhome
Kongressbeitrag | International Congress for extern Neurologie | Nein Seltene
Ataxia Research (ICAR) Bewegungsstorungen
Poster:
Compliance rates of
performance and patient-
reported outcome measures
administered via a mobile
health app in patients with
Friedreich Ataxia
Fortbildung Post-ASH Hohepunkte Intern Arztliche ja Seltene hamato-
+extern Kollegen onkologische
Erkrankungen
Studientreffen/ | GSG-MPN Jahrestreffen Ulm extern Arztliche ja Seltene hamato-
FachkongreR Kollegen onkologische
Erkrankungen
Studientreffen MDS Studientreffen extern Arztliche ja Seltene hamato-
Disseldorf, D-A-CH Meeting Kollegen onkologische
Erkrankungen
Fortbildung Forum Onkologie Bonn Extern Arztliche ja Seltene hamato-
Kollegen onkologische
Erkrankungen
Fortbildung Bonner Hamatologie Runde Intern und Arztliche ja Seltene hamato-
extern Kollegen onkologische
Erkrankungen
Fortbildung POST-Chicago Hohepunkte Intern und Arztliche ja Seltene hamato-
extern Kollegen onkologische
Erkrankungen
Fortbildung ClO Connect (Lymphome und Intern und Arztliche ja Seltene hamato-
ITP) extern Kollegen onkologische
Erkrankungen
FachkongreR DGHO Jahrestagung Intern und Arztliche ja Seltene hamato-
extern Kollegen onkologische
Erkrankungen
Fortbildung Hamatologischer Diskurs mit Intern und Arztliche ja Seltene hamato-
dem CIO ABCD extern Kollegen onkologische
Erkrankungen
Patientenveran | ClO Krebs Informationstag Extern Patienten ja Seltene hamato-
staltung und onkologische
Angehorige Erkrankungen
Patientenveran | Kélner MPN Patiententag Extern Patienten ja Seltene hamato-
staltung und onkologische
Angehorige Erkrankungen
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Fallkonferenzen | Fallkonferenzen mit Med. Intern Arztliche nein Seltene hamato-
Klinik I, Il und Il alle 3 Kollegen onkologische
Monaten Erkrankungen
Fachkongr ESPE — European Society of Intern. Pad. | z.T. Seltene endokrine
ess Paediatric Endocrinology Endokrinol Stérungen des
ogen - Kindesalters
Vortrag Fachkonfer
enz
3 tagiges Weiterbildungsseminar fur WB z.T. Seltene endokrine
Seminar in Facharzt*innen in Assistent*i Stérungen des
Bonn Weiterbildung zum Pad. nnen Kindesalters
Endokrinolgen
z.B. Arbeit an der Aktualisiserung Kinderarzte | nein Seltene endokrine
Patientenveran | der Leitlinie ,,Vorgehen bei , Stérungen des
staltung Neugeborenen von Mittern Neonatolog Kindesalters
mit Schilddriisenproblemen” en,
Hebammen
Seminar Im Rahmen der Jahrestagung WB z.T. Seltene endokrine
fir der Pad. Endokrinologen und Assistent*i Stérungen des
Assistenza Diabetologen nnen Kindesalters
rztinnen
und —
arzte
Vortrag
Seminar Im Rahmen der Jahrestagung WB 2.T. Seltene endokrine
fir der Pad. Endokrinologen und Assistent™*i Stérungen des
Assistenza Diabetologen nnen Kindesalters
rztinnen
und —
arzte
Vortrag
Vortrag Adipositaskongress Adiposiolog | z.T. Seltene endokrine
en, Stérungen des
Endokrinol Kindesalters
ogen
Fachkongress Forum Diabetologie Diabetolog | z.T. Seltene endokrine
*innen Stérungen des
Kindesalters
Regelmaliges ,Gonadenrunde” 1/Mon Endokrinol Seltene endokrine
Treffen og*innen Stérungen des
Endokrinologen und WB Kindesalters
UKB Ass.
Journal Club — Journal Club — jeden Intern n.A. n.A. Seltene
Donnerstag 7:45 Uhr Augenerkrankungen
Fallkonferenz Fallvorstellungen —jeden Dienstag | Intern n.A. n.A. Seltene
7:45 Uhr Augenerkrankungen
Fortbildung ,Big Fun“ Assistentenfortbildung — | Intern n.A. n.A. Seltene
Montag aller 2 Wochen, 16:00 Uhr Augenerkrankungen
Fortbildung Hauptfortbildung, interne und intern n.A. n.A. Seltene
externe Referenten, offen fir Augenerkrankungen

Fakultat und niedergelassenen
Kollegen— jeden Dienstag 16:00
Uhr
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Fortbildung AuBo Eye Update 30.11.2024 extern Arzte n.A. Seltene
Augenerkrankungen
Workshop OCT Workshop 12.12.2024 extern Arzte n.A. Seltene
Augenerkrankungen
Fortbildung MFA Online extern Med. n.A. Seltene
Personal Augenerkrankungen
Fallkonferenz ERN-Eye Greet- Moderation extern Arzte n.A. Seltene
virtuelle Fallvorstellungen einmal Augenerkrankungen
pro Quartal
Symposium 28.02.24 Das SPZ des UKB Intern und Kinderarzte | nein Seltene Epilepsien des
stellt sich vor extern Kindes- und
Jugendalters
Workshop UCB Klinikintensive extern Neuropéadia | ja Seltene Epilepsien des
Fortbildung ter und Kindes- und
Neurologen Jugendalters
Patientenveran | Patientenkolloquium: Intern und Patienten nein Seltene Epilepsien des
staltung Unterstltzung bei extern und Kindes- und
chronischen Erkrankungen im Angehorige Jugendalters
Kindesalters — das SPZ der UK
Bonn stellt sich vor
Workshop EEG Seminar 14.12.2024 extern Neuropéadia | ja Seltene Epilepsien des
ter und Kindes- und
Neurologen Jugendalters
Symposium Otto Lowenstein Symposium Intern und Neuropadia | ja Seltene Epilepsien des
16.11.2024 extern ter und Kindes- und
Neurologen Jugendalters
Arbeitskreis/Fall | Arbeitskreis Neuropéadiatrie Intern und Padiater nein Seltene Epilepsien des
konferenz 17.4. extern und Kindes- und
Neuropadia Jugendalters
ter, SPZ
Mitarbeiter
Vortrag bei Zweitmeinung und extern Caregiver nein Seltene Epilepsien des
Patientenveran | Vorstellung beim von Kindes- und
staltung Epilepsiespezialisten-wann Kindern mit Jugendalters
macht das Sinn? Virtuell Epilepsie
veranstaltet durch e.b.e
23.11.2024
Symposium fiir | SCN2A — Familientagung extern Familien teilweise | Seltene Epilepsien des
Familien/Patien | D/A/CH und Kindes- und
ten Patienten Jugendalters
mit SCN2A-
assoziierte
n
Erkrankung
en
Webinar fur SCN2A — webinar (D/A/CH) extern Familien nein Seltene Epilepsien des
Familien/Patien und Kindes- und
ten Patienten Jugendalters
mit SCN2A-
assoziierte
n
Erkrankung
en
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Mehrere Jahrestagung der DGfE Intern und Neuropadia | nein Seltene Epilepsien des
wissenschaftlic | Offenburg extern ter und Kindes- und
he Vortrage, Neurologen Jugendalters
Fortbildungsaka
demie Vortrage
und Vorsitze
von Symposien
Mehrere Jahrestagung der GNP Intern und Neuropadia | teilweise | Seltene Epilepsien des
wissenschaftlic | Offenburg extern ter und Kindes- und
he Vortrage Neurologen Jugendalters
und Vorsitze
von Symposien
Vortrag Valentinssymposium extern Neuropéadia | ja Seltene Epilepsien des
20.01.2024 ter und Kindes- und
Neurologen Jugendalters
Aktive Arbeitskreis Epileptische extern Padiater ja Seltene Epilepsien des
Teilnahme Enzephalopathie Frankfurt und Kindes- und
Arbeitskreis/Fall Neuropadia Jugendalters
konferenz ter
Vortrage Epilepsiekolloquium extern Epileptolog | ja Seltene Epilepsien des
en Kindes- und
Jugendalters
Vortrag, LHON Systemerkrankungen durch extern Augenarzte | ja Zentrum fur
Expert 2024 mitochondriale neuromuskuldre
Stoffwechselstérungen Erkrankungen
Vortrag Myasthenia gravis: extern Arzte, ja Zentrum fir
Bonner Symptome, Diagnose, Neurologen neuromuskuladre
Neurologieforu | Therapie Erkrankungen
m 2024
Vortrag, ZNS-Beteiligung bei intern Arzte nein Zentrum fur
Neurologie hereditaren Myopathien neuromuskuldre
Fortbildungsse Erkrankungen
minar 2024
Vortrag, ERN Central nervous system extern Arzte ja Zentrum fur
EURO-NMD involvement and epilepsies neuromuskuldre
Summer Scholl | in hereditary myopathies Erkrankungen
2024, Marseille
Vortrag, Pompe | Behandlungskonsensus: extern Arzte ja Zentrum fur
Expertentreffen | Aktualisierte EPOC- neuromuskuldre
Guidelines fiir LOPD Erkrankungen
Vortrag, Pompe | Umstellung auf extern Arzte ja Zentrum fur
Experts follow- | Avalglucosidase alfa — follow- neuromuskuladre
up up klinischer Outcomes Erkrankungen
Erfahrungen aus Bonn
Vortrag, update | Mitochondriale extern Arzte ja Zentrum fur
Muskelforschun | Erkrankungen: neuromuskulare
g, Wien Neues zu Diagnostik und Erkrankungen
Therapie
Vortrag, update | Mitochondriale extern Patienten ja Zentrum fur
Muskelforschun | Erkrankungen: neuromuskuldre

g, Wien

Neues zu Diagnostik und
Therapie 2

Erkrankungen
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Arzte

Fallkonferenzen | Neuromuskulare intern nein Zentrum fur
Fallkonferenz alle 2 Wochen, neuromuskulare
UKB Erkrankungen
Fallkonferenzen | Neuropathologische intern Arzte nein Zentrum fur
Fallkonferenz, UKB neuromuskulare
Erkrankungen
Fallkonferenz Oxford Muscle Symposium Extern Arzte nein Zentrum fur
neuromuskulare
Erkrankungen
Fachkonferenz | Kongress der Dt. Gesellschaft Extern Arzte ja Zentrum fur
fiir Neurologie, 2024 neuromuskulare
Erkrankungen
Fachsymposium | Fachsymposium Klinische Extern Uberweiser | nein Zentreum fiir seltene
Demonstration der Klinik ftr Fachkollege Erkrankungen des
Mund-, Kiefer- und plastische n Gesichts
Gesichtschirurgie
Workshop i.R. Ultraschall und Gelenkmessung Extern Hamophilie | Ja Seltene Erkrankungen
der GTH bei hamophiler Arthropathie - des
Akademie / (22.03.2024) Assistentin Gerinnungssystemes
Hamostaseologi nen
e Assistenz
Patienteninfor | Symposium zur Einweihung des | Intern Patienten, | Ja Seltene Erkrankungen
mationstag neuen Hamophilie-Zentrums Bonn UKB- des
(04.05.2024) Mitarbeiter Gerinnungssystemes
, Industrie
Live-Talk der Mein Arzt nervt! Extern Patienten Ja Seltene Erkrankungen
IGH e.V. (12.06.2024) des
Gerinnungssystemes
Live-Web- Blutungen auf der Spur: Extern Patienten Ja Seltene Erkrankungen
Seminar der Anzeichen erkennen, Folgen des
IGH e.V. vermeiden (19.11.2024) Gerinnungssystemes
Live-Talk der Bist du auf den Notfall Extern Patienten Ja Seltene Erkrankungen
IGH e.V. vorbereitet? Ein Special fir des
Menschen mit Gerinnungssystemes
Gerinnungsstorungen
(27.11.2024)
Vortrag Titel:ChronischeGelenkentziindun | Extern Patienten Ja Seltene Erkrankungen
g im Kindesalter des
(DHG Familienwochenende auf der Gerinnungssystemes
Wewelsburg 07.09.2024)
zusatzlich:
Unterstlitzung des Spritz-Kurses
durch 2 Hamophilie-
Assistentinnen des Bonner
Hamophilie-Zentrums
Workshop i.R. Ultraschall und Gelenkmessung Extern Hamophilie | Ja Seltene Erkrankungen
der GTH bei hamophiler Arthropathie - des
Akademie / (22.03.2024) Assistentin Gerinnungssystemes
Hamostaseologi nen
e Assistenz
Patienteninfor | Symposium zur Einweihung des | Intern Patienten, | Ja Seltene Erkrankungen
mationstag neuen Hamophilie-Zentrums Bonn UKB- des

(04.05.2024)

Gerinnungssystemes
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Mitarbeiter

, Industrie
Live-Talk der Mein Arzt nervt! Extern Patienten Ja Seltene Erkrankungen
IGH e.V. (12.06.2024) des
Gerinnungssystemes
Live-Web- Blutungen auf der Spur: Extern Patienten Ja Seltene Erkrankungen
Seminar der Anzeichen erkennen, Folgen des
IGH e.V. vermeiden (19.11.2024) Gerinnungssystemes
Live-Talk der Bist du auf den Notfall Extern Patienten Ja Seltene Erkrankungen
IGH e.V. vorbereitet? Ein Special fur des
Menschen mit Gerinnungssystemes
Gerinnungsstdrungen
(27.11.2024)
Vortrage Vortrage auf der Jahrestagung der | n.A. n.A. n.A. Konnatale und
DGPI, Minchen, 2024: "Sicheres perinatale Virus-
Absetzen: Evidenz zur Beendigung infektionen
der Antibiotika-Therapie bei
Verdacht auf Neugeborenen-
Sepsis"
n.A. Neonatologie und Padiatrie n.A. n.A. n.A. Konnatale und
im Dialog perinatale Virus-
infektionen
n.A. Minisymposium am n.A. n.A. n.A. Konnatale und
Weltfriihgeborenentag (17. perinatale Virus-
November) infektionen
n.A. Vierteljahrliche n.A. n.A. n.A. Konnatale und
interdisziplinare perinatale Virus-
Fallkonferenz HIV-MTC infektionen
(Mother-to-Child)
Vortrage Gesellschaft fir Neonatologie und | n.A. n.A. n.A. Konnatale
Intensivmedizin, European Fehlbildungen
Association of Pediatric Societies,
Deutsche Interdisziplindre
Vereinigung fir Intensivmedizin.
Fortbildungen Feto-Neonatale Akademie: n.A. n.A. n.A. Konnatale
»Postnatale Versorgung von Fehlbildungen
Neonaten mit CDH"
Symposium Mitarbeit im Scientific n.A. n.A. n.A. Konnatale
Committee ,Congenital Fehlbildungen
Diaphragmatic Hernia
International Symposium
2024”
Akadem. Symposium Lehre v. UKB- intern Lehrende nein seltene entzlindlich-
Fortbildung Studiendekanat der Med. d. Med. rheumatologische
Lehre Fakultat Erkrankungen
Med. Fortb. 6thDigital Rheumatology extern Rheumato- | nein seltene entzlindlich-
Days loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Med. Fortb. Inflammation Summit extern Rheumato- | ja seltene entzlindlich-
loglnnen rheumatologische

Erkrankungen
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Med. Fortb. Sonografie-Aufbaukurs nach intern Rheumato- | ja seltene entzlindlich-
DEGUM-Richtlinien loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Med. Fortb. 31st EULAR Sonografie extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
Course loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Kongress EULAR Kongress extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Med. Fortb. Roundtable Discussion extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
»Recognition of loglnnen rheumatologische
Hypophosphatasia in Erkrankungen
Rheumatology Clinics”
Med. Fortb. EULAR Nachlese extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Med. Fortb. Riickblick auf die duale IL- extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
17A und IL-17F Inhibition in loglnnen rheumatologische
der axSpA&PsA online Erkrankungen
Med. Fortb. DermaXChange extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Med. Fortb. Autoimmunboard intern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Med. Fortb. Sonografie-Aufbaukurs intern Rheumato- | nein seltene entzlindlich-
Bewegungsorgane loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Kongress LVV-PMR Kongress extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
loginnen rheumatologische
Erkrankungen
Kongress EULVIC Kongress extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
loginnen rheumatologische
Erkrankungen
Kongress ESID Kongress extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Kongress EANM Kongress extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
loginnen rheumatologische
Erkrankungen
Med. Fortb. Fakultats-Retreat intern alle nein seltene entziindlich-
Unive rheumatologische
rsitats Erkrankungen
profes
sorlnn
en
Med. Fortb. #futuRe Science Slam extern Rheumato- | ja seltene entzlindlich-
loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Med. Fortb. ACR Kongress extern Rheumato- | ja seltene entzlindlich-
loglnnen rheumatologische

Erkrankungen
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Med. Fortb. RheumaXchange extern Rheumato- | ja seltene entzlindlich-
loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Med. Fortb. Raynaud at Dumont Agenda extern Patient- ja seltene entzlindlich-
Revl Innen rheumatologische
Erkrankungen
Med. Fortb. ACR Nachlese extern Rheumato- | ja seltene entziindlich-
loglnnen rheumatologische
Erkrankungen
Akadem. EULAR 2024 extern Kongress- Nein seltene entziindlich-
Vortrag Petzinna SM, Kiippers J, teilneh- rheumatologische
Schemmer B, et al., Assessing merlnnen Erkrankungen
Giant Cell Arteris Acvity with
[°8Ga]Ga-DOTA-Siglec-9
PET-CT: A Novel Imaging
Method
Akadem. DGRH 2024 extern Kongress- Nein seltene entziindlich-
Vortrag Petzinna SM, Kiippers J, teilneh- rheumatologische
Schemmer B, et al., [®®Ga]Ga- merlnnen Erkrankungen
DOTA-Siglec-9-PET/CT zur
Darstellung vaskularer
Entziindungen bei
Riesenzellarteriitis
Akadem. DGRH 2024 extern Kongress- Nein seltene entziindlich-
Vortrag Schafer VS, Petzinna SM, teilneh- rheumatologische
Karakostas P, et al., merlnnen Erkrankungen
Validation of a screening
strategy for psoriatic arthritis
based on musculoskeletal
ultrasound by
dermatologists, second
interim results from the
multicentric observational
DerminUS study
Akadem. LVV-PMR 2024 extern Kongress- Nein seltene entziindlich-
Vortrag Petzinna SM, Kiippers J, teilneh- rheumatologische
Schemmer B, et al., [®®Ga]Ga- merlnnen Erkrankungen
DOTA-Siglec-9-PET/CT
imaging of vascular
inflammation in giant cell
arteritis
Akadem. LVV-PMR 2024 extern Kongress- Nein seltene entzlindlich-
Vortrag Petzinna SM, Kippers J, teilneh- rheumatologische
Schemmer B, et al., merlnnen Erkrankungen
[68GalGa-DOTA-Siglec-9-
PET/CT imaging of inflam-
mation in polymyalgia
rheumatica
Akadem. ACR 2024 extern Kongress- Nein seltene entziindlich-
Vortrag Petzinna SM, Kiippers J, teilneh- rheumatologische
Schemmer B, et al. Unveiling merlnnen Erkrankungen

of a New Molecular Imaging
Biomarker? Vascular
Adhesion Protein-1 and
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[*8Ga]Ga-DOTA-Siglec-9
PET/CT in Detecting Giant
Cell Arteritis Relapse (Poster)

Fachkongress AD/PD Conference, Lisbon extern Scientists/ Nein Frontotemporale
MDs Demenz
Fachkongress tALS, Boston extern Scientists/ | Ja Frontotemporale
MDs Demenz
Fachkongress ENCALS, Stockholm extern Scientists/ Nein Frontotemporale
MDs Demenz
Fachkongress Neuro24, Toronto extern Scientists/ Ja Frontotemporale
MDs Demenz
Patienten und 6. Bonner ALS Tag Extern Arzte/Patie | Ja Motoneuronerkranku
Arzteveranstalt nten ngen und choreatische
ung Bewegungsstorungen
Fachkongress EHDN Kongress Extern Arzte/Patie | Ja Motoneuronerkranku
https://ehdn.org/de/ehdn20 nten ngen und choreatische
24/ Bewegungsstorungen
Smposium ZSEB Sommersymposium Intern Arzte Nein Motoneuronerkranku
ngen und choreatische
Bewegungsstorungen
Fallkonferenzen | ALS Palliative Fallkonferenz Intern Arzte Nein Motoneuronerkranku
Therapeute ngen und choreatische
n Bewegungsstorungen
Instagram @als_docund Extern Social Nein Motoneuronerkranku
account @huntington_doc Media ngen und choreatische
Bewegungsstorungen
Vortrage Bonner Epilepsie Seminar Intern und Arzte, Ja Seltene Epilepsien
Jeweils im Sommer- und Extern Wissenscha | (Reisekost
Wintersemester 5 Vortrage ftler, en der
von nationalen und Studenten | Referente
internationalen Experten nvom
zum Thema Epileptologie, Verein zur
Hybrides Format. Vortrage Forderun
live vor Ort und Streaming g der
(Flyer fur WS 2023/2024, SS Epilepsief
2024 und WS 2024/2025 in orschung
der Anlage)
Epileptologie ist Veranstalter,
zertifiziert durch
Arztekammer und DGfE
Vortrage Journal Club Intern Arzte, Nein Seltene Epilepsien
jeden Freitag 9-10 Uhr Wissenscha
Prasentation aktueller ftler
Forschungsergebnisse und
Veroffentlichungen zum
Thema Epileptologie
zertifiziert durch DGfE
Symposium Otto-Lowenstein- Intern und Arzte, Ja Seltene Epilepsien
Symposium Extern Wissenscha | (Sponsori
16.11.2024 ftler, ng durch
ganztagiges Symposium mit Studenten | Aussteller

115 Teilnehmern im Bonner
Universitatsclub
Epileptologie ist Veranstalter,

)
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zertifiziert durch
Arztekammer und DGfE
(Flyer im Anhang)

Workshop EEG-Seminar FNTA Intern und EEG- Ja Seltene Epilepsien
Ganztagiges EEG-Seminar mit Extern assistent*i | (Sponsori
dem Fachverband fur nnen ng durch
Angestellte im Aussteller
Neurophysiologisch- )
Technologischen
Arbeitsbereich e.V.
22.11.2024
in den Raumen der
Epileptologie mit
Referent*innen der
Epileptologie
(Flyer im Anhang)
Seminar Bonner Praxisseminar Intern und Arzte Ja Seltene Epilepsien
Epilepsie Extern (Sponsori
ganztagiges Seminar zu ng durch
aktuellen Themen der Aussteller
Epileptologie; )
zertifiziert durch
Arztekammer und DGfE
Seminar EEG Intensiv-Seminar fiir Intern und Arzte Ja Seltene Epilepsien
Arzte Extern (Sponsori
14.12.2024 ng durch
Zertifiziert durch DGfE Aussteller
(Flyer im Anhang) )
Seminar Klinikintensive Fortbildung Intern und Arzte Ja Seltene Epilepsien
Epilepsie Extern (Sponsori
23.08.2024 ng durch
gemeinsame Veranstaltung Aussteller
mit Klinik ftir Neuropadiatrie, )
zertifiziert durch
Arztekammer und DGfE
Fallkonferenzen | EpiCARE Case discussions Intern und Arzte, Nein Seltene Epilepsien
surgical and non-surgical Extern Wissenscha
case discussions ftler
(mehrere Termine,
monatlich)
SIG Autoimmuneencephalitis
(regelmaRige Treffen alle 2
Monate)
Fachkongress ERN-EpiCARE Annual Extern Arzte Nein Seltene Epilepsien

Meeting

17.-19.06.2024, Barcelona
Clinical trials & Targeted
therapies

(WG7): Chair by Prof. Rainer
Surges

Neuropsychology (WG5) &
Epilepsy Beyond Seizures
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(WG18): Chair by Prof.
Christoph Helmstaedter
(Flyer im Anhang)

Fachkongress

DGfE 2024

62. Jahrestagung der
Deutschen Gesellschaft

fiir Epileptologie
12.-15.06.2024, Offenburg
mehrere Vortrdge und Poster
von Mitarbeiter*innen der
Epileptologie, mehrere
Posterpreise gewonnen
(Flyer im Anhang)

Extern

Arzte

Seltene Epilepsien

Fachkongress

DGN- Kongress
6.-9.11.2024, Berlin

Dr. Tobias Baumgartner, Dr.
Randi von Wrede: Speaker

Extern

Arzte

Seltene Epilepsien

n.A.

Challenging Focal Cortical
Dysplasias & Autoimmune
Diseases with Epilepsy
16.-18.12.2024, Rom, ltalien
Dr. Tobias Baumgartner, Dr.
Julika Pitsch: Scientific
Committee, Speaker

Extern

Arzte

Nein

Seltene Epilepsien

Webinar

EpiCARE Webinare
Rasmussen encephalitis
24.11.2024

Thomas Cloppenborg /
Theodor Riber

Semiology of seizures in
autoimmune encephalitides
10.10.2024

Tobias Baumgartner / Andrea
Stabile

Extern

Arzte und
Wissenscha
ftler

Nein

Seltene Epilepsien

Vortrage bei
Weltkongress
fir Haare
(WCHR, Dallas)

Short Anagen Hair Syndrome
(Cesarato), Assessing the
Genetic Spectrum of
Uncombable Hair Syndrome
in a Cohort of More Than 100
Individuals (Betz/Basmanav),
Clinical and Etiological
Factors Associated with the
Manifestation

of Immune-mediated
Comorbidities and Nail
Abnormalities in

Alopecia Areata (Basmanav)

extern

Wissenscha
ftler,
Dermatolo
gen

ja

Seltene angeborene
Hypotrichosen

Symposium,
Wiirzburg

Wie kam der Struwwelpeter
zu seinen Haaren (Betz)

extern

Dermatolo
gen

ja

Seltene angeborene
Hypotrichosen

Klinisch-
genetische
Tagung

Welcher Haarschopf
reprasentiert welchen
Phanotyp?

Extern, in
unserem
Hause

Kliniker,
Genetiker

nein

Seltene angeborene
Hypotrichosen
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Nordrhein,

Neue Gene fir

Vortrag aulergewdhnliche Haar-
Phanotypen (Prof. Betz)
Second Genetic of hair loss disorders extern Wissenscha | ja Seltene angeborene
Barcelona Hair | (Betz), Beyond the hairs ftler, Hypotrichosen
Meeting, (Basmanav) Dermatolo
Vortrage gen
Vortrag bei der | Neues aus der.... Genetik von extern Wissenscha | ja Seltene  angeborene
FOBI . (29. | Haarerkrankungen (Betz) ftler, Hypotrichosen
Fortbildungs-
woche fir Dermatolo
praktische
. gen
Dermatologie
und
Venerologie
Vortrag Welcher Haarschopf extern Dermatolo | ja Seltene  angeborene
reprasentiert welchen .
DERMAT. H h
Phinotyp? (Betz) gen, ypotrichosen
INTERDISZIPLIN Kliniker
AR 8.0, Uni-
Hautklinik
Gottingen
Vortrag 49. Winterseminar seltene psychische
Biologische Psychiatrie
- ’ Erkrank
Oberlech/Osterreich rrrankungen
“When Genetics seltene psychische
meet Erkrankungen
Transcriptomics
Oder: Wie | Extern Psychiaterin | Nein seltene psychische
informativ sind nen aus der Erkrankungen
Transkriptome DACH
flr Region
Einzelpersonen
?ll
Fallkonferenz Fallvorstellung in Intern ZSEB Nein seltene psychische
Fallkonferenz  ZSEB  am o
11.11.2024 Mitglieder Erkrankungen
Vortrag Weiterbildungsveranstaltung Intern Arztinnen, | Nein seltene psychische
d i Psychiatrisch
ejr.elgenen sychiatrischen Psychother Erkrankungen
Klinik
apeutinnen
Vortrag Neurokolloquium seltene psychische
Universitatsklinikum Leipzig e R e

48




“Psychotische seltene psychische
Erkrankungen: Erkrankungen
Vom seltene psychische
genetischen Erkrankungen
Risiko zu einem
besseren
Verstandnis der
Pathophysiologi
ell
Arbeitskrei Neue Therapien, am Beispiel extern Neuro nein Spinale
S der SMA: padiat . .
Neuropadi Erfahrungen mit der erinne Muskelatrophie 'm
atrie, Gentherapie in Bonn n, Kindes- und
Vortrag UKB 17.04.2024 Nieder-
Jugendalter
gelassene
ZSEB Spinale Muskelatrophie intern Kolleglnnen Spinale
Kinder- Therapie-Optionen einer . . .
fallkonfere seltenen Krankheit » Nieder- Muskelatrophie 'm
nz, UKB 24.04.2024 gelassene, Kindes- und
V
ortrag Jugendalter
Fallkonfer Monatliche interdisziplinare k.A. k.A. k.A. Prof.Dr. Merz
enz Fallkonferenz ,Schwangere
mit Herzerkrankungen“
Fallkonfer Wochentliche k.A. k.A. k.A. Prof.Dr. Merz
enz interdisziplinare
Fallkonferenz ,Schwangere
mit seltenen oder komplexen
Vorerkrankungen”
Vortrag Betreuungskonzepte fir k.A. k.A. k.A. Prof.Dr. Merz
Schwangere mit
Nierenerkrankungen. 3in1 —
Schwangerschaft & Niere.
Expanda Nephrologie 2024.
Wiesbaden, 24.2.2024
Vortrag EMAH - Betreuung der k.A. k.A. k.A. Prof.Dr. Merz
schwangeren Patientinnen
aus Sicht der Geburtshilfe.
Cardiosymposium Bonn.
Bonn, 9.3.2024
Vortrag Vom Kinderwunsch bis zur k.A. k.A. k.A. Prof.Dr. Merz
Geburt: Betreuung durch ein
interdisziplindres Team!?
Gastrodialog 2024. CED -
personalisierte Medizin.
Potsdam, 20.4.2024
Vortrag Typ 1 &2 DM in der k.A. k.A. k.A. Prof.Dr. Merz

Schwangerschaft. Update —
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Diabetes und
Schwangerschaft. Neue
Aspekte der
Patientenbetreuung. Bonn,
3.7.2024.

Vortrag

Schwangerschaft bei
seltenen Diabetesformen.
Update — Diabetes und
Schwangerschaft. Neue
Aspekte der
Patientenbetreuung. Bonn,
3.7.2024.

k.A.

k.A.

k.A.

Prof.Dr. Merz

Vortrag

Maternale Herzerkrankung:
Schwangerschaft und Geburt.
D2 Symposium ,Fetale
Echokardiographie”. Online,
7.9.2024

k.A.

k.A.

k.A.

Prof.Dr. Merz

Vortrag

Maternale Medizin — Umgang
mit mutterlicher
Vorerkrankung und
prakonzeptionelle Beratung.
Projekttag des Instituts flr
Hebammenwissenschaften,
UK Koln. Koln, 29.11.2024

k.A.

k.A.

k.A.

Prof.Dr. Merz

5.4 Lehre am ZSEB - Wahlfach fiir Medizinstudierende und seltene Erkrankungen

am UKB

Das Zentrum fir seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB) bietet Medizinstudierenden der klinischen

Semester zwei Wahlfacher an:

1. "Wahlfach Differentialdiagnostik seltener Erkrankungen"

2. "Wabhlfach Pedagotchi" (in Kooperation mit der Medizinischen Hochschule Hannover)

Im "Wabhlfach Differentialdiagnostik seltener Erkrankungen" erhalten die Studierenden einen

umfassenden Einblick in die Besonderheiten des Themas "Seltene Erkrankungen". Das

modular aufgebaute Wahlfach deckt vom Leitsymptom Uber die Diagnostik bis zur Therapie

alle Aspekte der Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen ab. Es wird sowohl in

Prasenz als auch digital angeboten.

Im "Wahlfach Pedagotchi" bearbeiten die Studierenden virtuelle Patient: innen in einer App

und treffen im Rahmen der Behandlung am Smartphone klinische Entscheidungen. Die
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Fallbeispiele und klinischen Fragestellungen sowie Schwerpunktthemen werden dann im
Seminar vertieft. Seit 3 Jahren gelingt es, das Wahlfach als digitale Veranstaltung an zwei
Standorten gemeinsam und synchron (Bonn und Hannover) zu realisieren

(https://pedagotchi.de/das-team/).

Daruber hinaus ist das Thema "seltene Erkrankungen" fester Bestandteil des universitdren
Curriculums und wird in verschiedenen Fachdisziplinen im Rahmen des Studiengangs

Humanmedizin und der Neurogenetik gelehrt.

6 Anzahl humangenetisch gesicherter Diagnosen gegeniiber bisher
unklaren Diagnosen

Auch im Jahr 2024 wurden am ZSEB Exomanalysen im Rahmen der Selektivvertrage mit
gesetzlichen Krankenkassen durchgefihrt. Insgesamt wurden 280 Analysen abschliefend
befundet. Mit den Analysen konnte bei 86 Patienten mit unklaren Symptomen eine Diagnose
gestellt werden. Die Selektivvertrage enden zum 31.12.2024 (AOK) und zum 31.03.2025
(andere Krankenkassen).

In Bezug auf eine diagnostische Genomsequenzierung und -analyse hat das
Gesundheitsversorgungsweiterentwicklungsgesetz (GVWG) vom Juli 2021 in § 64e SGB V ein
Modellvorhaben  zur  umfassenden  Diagnostik und  Therapiefindung  mittels
Genomsequenzierung sowohl bei seltenen als auch bei onkologischen Erkrankungen
bestimmt. In Abstimmung mit dem GKV-Spitzenverband, dem Verband der Universitatsklinika
Deutschlands (VUD), dem Bundesgesundheitsministerium und dem Bundesinstitut fir
Arzneimittel und Medizinprodukte (BfArM) wurde das Modellvorhaben 64e ausgearbeitet.
Der Versorgungspfad ist hierbei stark an den im Rahmen von Translate-NAMSE und der
Selektivvertrage etablierten Pfad angelehnt. Das Modellvorhaben ist flir den Bereich seltene
Erkrankungen und Onkologie im Sommer 2024 offiziell gestartet. Aktuell werden noch die
notigen IT-Schnittstellen etabliert um die Datenerfassung und -libermittlung im Rahmen des
Projektes zu gewahrleisten.

Auch das Modellvorhaben soll — dhnlich wie Translate-NAMSE — evaluiert werden und auf
lange Sicht auch die Genomanalyse in der Versorgung von Patienten mit unklaren oder

seltenen Erkrankungen etablieren.
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7 Leitlinien und Konsensuspapiere mit Beteiligung des ZSEB

Leitlinie

Art

B Zentrum

Zustandiger

Beteiligung an dem Consensuspapier

zu MRT Biomarkern bei Ataxien:

0z G, Cocozza S, Henry PG, Lenglet C, Deistung A,
Faber J, Schwarz AJ, Timmann D, Van Dijk KRA,
Harding IH; AGI Working Group on MRI Biomarkers.
MR Imaging in Ataxias: Consensus
Recommendations by the Ataxia Global Initiative
Working Group on MRI Biomarkers. Cerebellum.
2024 Jun;23(3):931-945. doi: 10.1007/s12311-023-
01572-y. Epub 2023 Jun 6. Erratum in: Cerebellum.
2024 Jun;23(3):946-947. doi: 10.1007/512311-023-
01589-3. PMID: 37280482, PMCID: PMC11102392.

Konsensuspapi
er

Zentrum fir seltene
Bewegungsstorunge
n

Prof. Dr. Willner

Federfiihrung der AWMF Leitlinie

Ataxien
(https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail /030
-031):

Konsensuspapier Uber klinische Evaluation bei
Ataxien:

Klockgether T, Synofzik M; AGI working group on
COAs and Registries. Consensus Recommendations
for Clinical Outcome Assessments and Registry
Development in Ataxias: Ataxia Global Initiative
(AGI) Working Group Expert Guidance. Cerebellum.
2024 Jun;23(3):924-930. doi: 10.1007/s12311-023-
01547-z. Epub 2023 Apr 5. PMID: 37020147; PMCID:
PMC11102398.

AWMF/DGN
Leitlinie

Zentrum fir seltene
Bewegungsstorunge
n

Prof. Dr. Wiillner

S2k Parkinson-Syndrome

S2k

Zentrum fur
Frontotemporale
Demenz

Prof. Dr. Anja
Schneider

Expert on TDP-43 in Common Late-
Onset Dementias / LATE
subcommittee within the Multiple
Etiology Dementias Session for the
Alzheimer’s Disease-Related
Dementias (ADRD) Summit 2025,
organized by National Institutes for
Aging, USA

S3

Zentrum fur
Frontotemporale
Demenz

Prof. Dr. Anja
Schneider

Start, switch and stop (triple-S)
criteria for enzyme replacement
therapy of late-onset Pompe
disease: European Pompe
Consortium recommendation update
2024. PMCID: PMC11295151.

Konsensuspapi
er

Zentrum far
neuromuskulare
Erkrankungen

Prof. Dr. Cornelia
Kornblum

Management of seizures in patients
with primary mitochondrial diseases:
consensus statement from the
InterERNs Mitochondrial Working
Group. PMCID: PMC11235721.

Konsensuspapi
er

Zentrum fir
neuromuskuldre
Erkrankungen

Prof. Dr. Cornelia
Kornblum

Leitlinie Erster epileptischer Anfall
und Epilepsien im Erwachsenenalter,
AWMF Register-Nr. 030/041

Leitlinie

Zentrum fur seltene
Epilepsien

Prof. Dr. Rainer
Surges

Behandlung von Infektionen in der
Neutropenie bei AML

Leitlinie

seltene
hamatologische und

Prof. Dr. Peter
Brossart
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onkologische

Erkrankungen
Impfungen bei onkologischen Leitlinie seltene Prof. Dr. Peter
Patienten hamatologische und | Brossart
onkologische
Erkrankungen
Behandlung Infektionen nach Leitlinie seltene Prof. Dr. Peter
allogener Stammzelltransplantation hamatologische und | Brossart
onkologische
Erkrankungen
Beteiligung Leitlinienerstelllung Leitlinie Seltene Epilepsien im | Prof. Dr. Klotz/PD
padiatrische Epilepsiechirurgie Kindes- und Dr. Fazeli
Jugendlter
Sarkoidose S2 Leitlinie Zentrum fir seltene | Prof. Dr. Dirk
(der DGP) Lungenerkrankungen | Skowasch
Leitlinien Koordination (SCHAFER VS) Zentrum fir seltene | Prof. Dr. V.
der DGRH S2K Leitlinie zu rheumatische Schafer
GroilRgefalvaskulitiden Erkrankungen
Mitglied (SCHAFER VS) der EULAR Zentrum fir seltene | Prof. Dr. V.
recommendations for the use of rheumatische Schafer
imaging in large vessel vasculitis in Erkrankungen
clinical practice
Querschnittsleitlinien zu der Leitlinie Zentrum fir seltene | Prof. Dr.
Therapie mit Blutkomponenten und Erkrankungen des Johannes
Plasmaderivaten der Gerinnungssystems Oldenburg
Bundesarztekammer (2020)
Richtlinie zur Gewinnung von Blut Leitlinie Zentrum fir seltene | Prof. Dr.
und Blutbestandteilen und zur Erkrankungen des Johannes
Anwendung von Blutprodukten Gerinnungssystems Oldenburg
(Richtlinie Himotherapie,
umschriebene Fortschreibung 2021
der Gesamtnovelle 2017)
Hemophilia Board of the German, Konsensuspapi | Zentrum fiir seltene | Prof. Dr.
Austrian, Swiss Society on er Erkrankungen des Johannes
Thrombosis Hemostasis Research Gerinnungssystems Oldenburg
(GTH). Consensus Recommendations
for Intramuscular COVID-19
Vaccination in Patients with
Hemophilia
Gentherapie der Hamophilie: Zentrum fir seltene | Prof. Dr.
Empfehlung der Gesellschaft fur Erkrankungen des Johannes
Thrombose- und Gerinnungssystems Oldenburg
Hamostaseforschung (GTH)
Emicizumab for the Treatment of Konsensuspapi | Zentrum fiir seltene | Prof. Dr.
Acquired Hemophilia A: Consensus er Erkrankungen des Johannes
Recommendations from the GTH- Gerinnungssystems Oldenburg
AHA Working Group
Leitlinie der Gesellschaft fir Leitlinie Zentrum fir seltene | Prof. Dr.
Thrombose- und Erkrankungen des Johannes
Hamostaseforschung (GTH) zur Gerinnungssystems Oldenburg

Struktur- und Prozessqualitat von
Hamophilie-Zentren.
Hamostaseologie
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Arbeit an der Aktualisiserung der Leitlinie Seltene endokrine Prof. Dr. Gohlke

Leitlinie ,Vorgehen bei Stérungen des

Neugeborenen von Miittern mit Kindesalters

Schilddriisenproblemen” — Vorsitz B.

Gohlke

Arbeit an der Aktualisiserung der Leitlinie Seltene endokrine Prof. Dr. Gohlke

Leitlinie ,,Hyperthyreose im Kindes- Stérungen des

und Jugendalter” — Mitarbeit B. Kindesalters

Gohlke

S3-Leitlinie Kindesmisshandlung, - Leitlinie Seltene Erkrankung Prof. Dr. Dr.

missbrauch, -vernachlassigung unter des Gesichts Kramer

Einbindung der Jugendhilfe und

Padagogik (Kinderschutzleitlinie)

S3-Leitlinie Therapie der Lippen- Leitlinie Seltene Erkrankung Prof. Dr. Dr.

Kiefer-Gaumenspalte (aktuell in des Gesichts Kramer

Erstellung) AWMF -Register-Nr.

007/038

S1-Leitlinie Osteosarkome AWMEF- Leitlinie Seltene Erkrankung Prof. Dr. Dr.

Register-Nr. 025/005 Osteosarkome des Gesichts Kramer

Version 06/2021 — Registernummer

025-005

S3-Leitlinie Inflammatorische Leitlinie Seltene Erkrankung Prof. Dr. Dr.

Erkrankungen des Kiefergelenks - des Gesichts Kramer

Juvenile Idiopathische Arthritis und

Rheumatoide Arthritis des

Kiefergelenks

Register-Nr. 007/061

AWMF S2K-Leitlinie zur Leitlinie Konnatale PD Dr. Kipfmller

»Nekrotisierenden Enterokolitis“ in Fehlbildungen

Erstellung

AWMEF S2K-Leitline “Akute infektidse | Leitlinie Konnatale PD Dr. Kipfmller

Gastroenteritis im Kindesalter” Fehlbildungen

Mitglied Neurology Advisory Group n.A. Motoneuronenerkra | PD Dr. P. Weydt

EMA nkungen

Experte bei Anhorung GB-A n.A. Motoneuronenerkra | PD Dr. P. Weydt
nkungen

S2e Leitlinie ,Apparative Diagnostik Leitlinie Seltene Prof. Dr. Dr. E.

in der Psychiatrie” (in Vorbereitung) psychiatrische Schulte
Erkrankungen

Reviewartikel des Referats fiir Behandlungsk | Seltene Prof. Dr. Dr. E.

Genetik, molekulare und zelluldre onzept psychiatrische Schulte

Neurowissenschaften der DGPPN im Erkrankungen

Sinne einer Handlungsanweisung zur
genetischen Testung in der
Erwachsenen Psychiatrie: Kilarski LL
et al,, Nervenarzt, 2024
(PMID39316100)

SK2-Leitlinie ,Diagnostik und
Therapie des Ehlers-Danlos-
Syndroms’

Verantwortlicher Autor: Dr P Kosian

Leitlinie

Kinderwunsch,
Schwangerschaft
und Geburt

bei Frauen mit
seltenen
Erkrankungen

Prof. Dr. Merz
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8 Register mit Beteiligung des ZSEB

Das A Zentrum fiihrt das Deutsche Register fiir seltene Erkrankugnen (DeRSE) und beteiligt

sich zudem am Nationalen Register fi seltene Erkrankungen (NARSE).

Registername In Bonn Verwaltung Eintra Zentrum
verwaltet/ durch gunge
ausgewert anderen n in
et Standort 2024
ComPERA-XL-Register: X 60 Seltene
Prospective registry of Lungenerkrankungen
newly initiated
therapies for
pulmonary
hypertension
INSIGHTS-ILD, X 60 Seltene
investigating Lungenerkrankungen
significant health
trends in idiopathic
ILD
GAN-Register, X 300 Seltene
German Ashma Lungenerkrankungen
Network
SPORTAX X 54 (18 Seltene
BL, 36 Bewegungsstorungen
FUPs)
ARCA Uniklinik Seltene
Tlbingen Bewegungsstorungen
SCA Registry X 309 Seltene
(69 Bewegungsstorungen
BL,
240
FUPs)
Describe-PSP X 131 Seltene
(51 Bewegungsstorungen
BL, 80
FUPs)
Describe-ND X 610 Seltene
(148 Bewegungsstorungen
BL,
462
FUPs)
EFACTS Uniklinik Seltene
Aachen Bewegungsstorungen
GMALL (ALL-Register) X 5 Seltene hamato- und
onkologische
Erkrankungen
AML-SG Bioregister X 22 Seltene hamato- und

onkologische
Erkrankungen
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MPN-Register X 19 Seltene hamato- und
onkologische
Erkrankungen

Nationales klinisches X Seltene hamato- und

Amyloid-Register onkologische
Erkrankungen

DPV - Diabetes X Etwa Seltene endokrine

mellitus Typ 1 250 Stérungen des
Kindesalters

Insights - X Etwa Seltene endokrine

Wachstumshormon 100 Stérungen des
Kindesalters

APV — Adipositas X Etwa Seltene endokrine

Register 30 Stérungen des
Kindesalters

LHON Registerstudie n.A. n.A. n.A. Seltene

bei Leberscher Augenerkrankungen

hereditarer

Optikusneuropathie

PRO RETINA n.A. n.A. n.A. Seltene

Patientenregister Augenerkrankungen

monogenetischer

Augenerkrankungen

RPGR Registerstudie bei X- | n.A. n.A. n.A. Seltene

chromosomaler Retinitis Augenerkrankungen

pigmentosa

EpiCare ERN X Seltene Epilepsien des
Kindes- und
Jugendalters

EpiC —im Aufbau X 34 Seltene Epilepsien des
Kindes- und
Jugendalters

MitoRegistry X 50 Seltene
neuromuskuldre
Erkrankungen

Pompe Registry X 10 Seltene
neuromuskuldre
Erkrankungen

»TREAT-NMD* X Regist Seltene

Patientenregister: Myotone rierun neuromuskulare

Dystrophien, g lUber Erkrankungen

FKRPopathien, FSHD, SMA, Patien

Dystrophinopathien, CMT, ten

GNE-Myopathien,

Myofibrillare Myopathien,

IBM

Care and Trial Site Registry X Site Seltene

Regist neuromuskulare
ration Erkrankungen
DOSAK-Register X Seltene Erkrankungen

des Gesichts
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Knochentumorregister in X Seltene Erkrankungen

Basel des Gesichts

PedNet X 62 Seltene Erkrankungen
Gerinnungssystemes

GEBHARD X 20 Seltene Erkrankungen
Gerinnungssystemes

EUHASS X 25 Seltene Erkrankungen
Gerinnungssystemes

DHR X 560 Seltene Erkrankungen
Gerinnungssystemes

Deutsches HIV- n.A. n.A. n.A. Konnatale und

Schwangerschaftsregister perinatale
Virusinfektionen

German Neonatal Network | n.A. n.A. n.A. Konnatale und

(GNN) perinatale
Virusinfektionen

Teilnahme an ESPED n.A. n.A. n.A. Konnatale und

(Erhebungseinheit fur perinatale

Seltene Padiatrische Virusinfektionen

Erkrankungen in

Deutschland) Erhebungen

Neo-KISS (Surveillance fir | n.A. n.A. n.A. Konnatale und

nosokomiale Erreger in der perinatale

Neonatologie) durch das Virusinfektionen

Nationale

Referenzzentrum (NRZ)

Extracorporeal Life Support Konnatale

Organization (ELSO) Fehlbildungen

Registry

COHIR X 31 seltene rheumatische
Erkrankungen

GVAS X 8 seltene rheumatische
Erkrankungen

GCA/PMR X 28 seltene rheumatische
Erkrankungen

DERMINUS X 35 seltene rheumatische
Erkrankungen

EUSTAR X 10 seltene rheumatische
Erkrankungen

COHIR X 31 seltene rheumatische
Erkrankungen

GVAS X 8 seltene rheumatische
Erkrankungen

MND Netz Ulm 34 Motoneuronenerkran
kungen

ENROLL HD Princeton, 3 Motoneuronenerkran

USA kungen

DESCRIBE ALS Bonn Motoneuronenerkran
kungen

SMArtCare Freiburg Motoneuronenerkran
kungen

57




EpiCARE (im Aufbau) J. seltene Epilepsien
EURAP (European Registry 1 seltene Epilepsien
of Antiepileptic Drugs and
Pregnancy)
GENERATE 6 seltene Epilepsien
SMArtCARE Register + 65 Spinale
AbDE Muskelatrophie im

Kindes- und

Jugendalter
INTEGRATE-ATMP Register X Neua Spinale

ufnah Muskelatrophie im
me Kindes- und
Jugendalter
9 Studien mit Beteiligung des ZSEB
9.1 Studienin den B Zentren
Studie B Zentrum Leiter/Ansprechpartner
Solstice-Gentherapiestudie bei Chorioideremie Zentrum fir seltene Prof. Dr. Frank Holz, PD Dr.
Augenerkrankungen Philipp Herrmann
Dragon-Medikamentése Studie bei Morbus Stargardt Zentrum fir seltene Prof. Dr. Frank Holz, PD Dr.
Augenerkrankungen Philipp Herrmann

Pixium - Sehprothese (subretinal) bei geografischer Atrophie

Zentrum fir seltene

Prof. Dr. Frank Holz, PD Dr.

Augenerkrankungen Philipp Herrmann

Perceive - Gentherapie bei RPE65 Retinopathie Zentrum fir seltene Prof. Dr. Frank Holz, PD Dr.
Augenerkrankungen Philipp Herrmann

Soraprazan - Medikamentose Studie bei Morbus Stargardt Zentrum fir seltene Prof. Dr. Frank Holz, PD Dr.
Augenerkrankungen Philipp Herrmann

NHOR - Natiirliche Verlaufsstudie bei MacTel Zentrum fir seltene Prof. Dr. Frank Holz, PD Dr.
Augenerkrankungen Philipp Herrmann

NTMTO3 - Medikamentése Interventionsstudie (Implantat) bei Zentrum fir seltene Prof. Dr. Frank Holz, PD Dr.

MacTel Augenerkrankungen Philipp Herrmann

DESCRIBE FTD, multicentre prospective cohort
study, DZNE

Zentrum fir
frontotemporale Demenz

Prof. Dr. Anja Schneider

2023-508812-45-00

BHV7000-304 (A Phase 2/3 Multicenter, Randomized, Double-blind,
Placebo-controlled Study to Evaluate the Efficacy, Safety, and
Tolerability of BHV-7000 as Adjunctive Therapy in Subjects with

Idiopathic Generalized Epilepsy with Generalized Tonic-clonic Seizures,

with Open-label Extension)

ab 26.11.2024 Phase 2/3

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Prof. Dr. R. Surges

2022-502000-73-00

XPF-010-301 (A Randomized, Double-blind, Placebo-controlled,
Multicenter Phase 3 Study to Evaluate the Safety, Tolerability and
Efficacy of XEN1101 as Adjunctive Therapy in Focal-onset Epilepsy)
ab 25.09.2024 Phase 3

Zentrum fur seltene
Epilepsien

Prof. Dr. R. Surges

UCB EP0103 BRITOBA (Britoba: Brivaracetam Adjuntive

Therapy In Early Treatment Line Combinations)

ab 06.03.2024 Phase 4

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Prof. Dr. R. Surges

58




2021-003384-10

1042-TSC-3002 (A Phase 3, Open-label Study of Adjunctive
Ganaxolone (GNX) Treatment in Children and Adults with Tuberous
Sclerosis Complex (TSC)-related Epilepsy)

ab 04.12.2023 Phase 3

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Prof. Dr. R. Surges

AUTONOMIC: Neurodevelopmental impact of epilepsy on
autonomic function in Dravet Syndrome
Observational study, BMBF-gefordert

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Prof. Dr. R. Surges

2021-003441-38

1042-TSC-3001 (A Phase 3, Double-blind, Randomized, Placebo-
controlled Trial of Adjunctive Ganaxolone (GNX) Treatment in Children
and Adults with Tuberous Sclerosis Complex (TSC)-related Epilepsy
(TrustTSC))

ab 25.05.2023 Phase 3

Zentrum fur seltene
Epilepsien

Prof. Dr. R. Surges

DAZALS Phase 2

Zentrum flr
Motoneuronenerkrankun
gen

PD Dr. P Weydt

Stathmin (Quralis) Phase 2

Zentrum far
Motoneuronenerkrankun
gen

PD Dr. P Weydt

ABCD Studie Phase 2

Zentrum fir
Motoneuronenerkrankun
gen

PD Dr. P Weydt

Generation HD 2 Phase 3

Zentrum fur
Motoneuronenerkrankun
gen

PD Dr. P Weydt

FORTITUDE ALS Phase 3

Zentrum fir
Motoneuronenerkrankun

PD Dr. P Weydt

gen
Zentrum fur seltene Prof. Dr. Willner
TAK 341-2001 sponsor: Takeda. Phase II .
Bewegungsstorungen
. Zentrum fur seltene Prof. Dr. Willner
VicoSCA11 sponsor: Vico. Phase I/lla .
Bewegungsstorungen
mitoWEAR (mitoNET), Longitudinal monitoring with Zentrum fir seltene Prof. Dr. C. Kornblum
wearable devices, German Federal Ministry of Education and neuromuskulire
Research, since 2020; IIT
Erkrankungen
ATB200-07, A Phase 3 Open-label Extension Study to Assess the Zentrum fur seltene Prof. Dr. C. Kornblum
Longterm Safety and Efficacy of Intravenous ATB200 Co-administered neuromuskulire
With Oral AT2221 in Adult Subjects With Late-onset Pompe Disease, Erk k
Amicus Therapeutics, USA, since 2020, NCT04138277 rkrankungen
PROPEL (ATB200-003), A Phase 3 Double-Blind, Randomized | Zentrum fiir seltene Prof. Dr. C. Kornblum
Study to Assess The Efficacy and Safety of Intravenous ATB200 Co- neuromuskulire
Administered With oral AT2221 In Adult Subjects With Late-Onset Erk k
Pompe Disease Compared With Alglucosiade Alfa/Placebo, rkrankungen
Amicus Therapeutics, USA, NCT03729362
Efficacy and Safety of Losmapimod in Treating Zentrum fir seltene Prof. Dr. C. Kornblum
Participants With Facioscapulohumeral Muscular neuromuskulare
Dystrophy (FSHD) (REACH), since 2023, NCT05397470 Erkrankungen
MikrolBioM: studie zum Dickdarm-Mikrobiom bei sporadischer Zentrum fir seltene Prof. Dr. C. Kornblum
Einschlusskorpermyositis (11T) neuromuskulire
Erkrankungen
Long-Term Safety & Efficacy of Apitegromab in Zentrum fir seltene Prof. Dr. C. Kornblum

Patient:ins With SMA Who Completed Previous
Trials of Apitegromab-ONYX, since 2023,
NCT05626855

neuromuskuldre
Erkrankungen
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https://clinicaltrials.gov/study/NCT05397470?cond=FSHD%20&intr=REACH&rank=1
https://clinicaltrials.gov/study/NCT05397470?cond=FSHD%20&intr=REACH&rank=1
https://clinicaltrials.gov/study/NCT05397470?cond=FSHD%20&intr=REACH&rank=1
https://clinicaltrials.gov/study/NCT05626855?cond=SMA&intr=Apitegromab%20&rank=1
https://clinicaltrials.gov/study/NCT05626855?cond=SMA&intr=Apitegromab%20&rank=1
https://clinicaltrials.gov/study/NCT05626855?cond=SMA&intr=Apitegromab%20&rank=1

Phase 3, Double-Blind, Placebo-Controlled Trial to Zentrum fir seltene Prof. Dr. C. Kornblum
Evaluate the Efficacy and Safety of Apitegromab neuromuskulare
(SRK-015) in Patient:ins with Later-Onset Spinal Erkrankungen
Muscular Atrophy Receiving Background
Nusinersen or Risdiplam Therapy, SRK-015-003,
since 2022, NCT05156320
Zentrum fur seltene Prof. Dr. C. Kornblum
An Open Label, Long Term Safety Study of REN0OO1 KUl
. . . q o o neuromuskulare
in Primary Mitochondrial Myopathy Patient:ins Erkrank
q rkrankungen
(Stride Ahead), NCT05267574 &
. Zentrum fir seltene Prof. Dr. C. Kornblum
A Study of the Efficacy and Safety of 24 Week KUl
. . . . . . neuromuskulare
Treatment With RENOO1 in Patient:ins with primary Erkrank
. . rkrankungen
mitochondrial myopathy (STRIDE), Phase 2b, Reneo &
Pharmaceuticals, NCT04535609
- . Zentrum fir seltene Prof. Dr. C. Kornblum
A Tolerability and Pharmacodynamic Study of OMT- KUl
. . . neuromuskulare
28 in PMD patients with myopathy and/or Erkrank
. . . rkrankungen
cardiomyopathy and inflammation  (PMD- &
OPTION),Phase 2a, OMEICOS Therapeutics GmbH,
NCT05972954
Zentrum fir seltene Prof. Dr. D. Skowasch
FIBRONEER novel investigational phosphodiesterase 4B (PDE4B)
inhibitor, in idiopathic pulmonary fibrosis (IPF) and other progressive Lungenerkrankungen
fibrosing interstitial lung diseases (ILDs) — Phase Il
Zentrum fir seltene Prof. Dr. D. Skowasch
EXPOSURE: Post-authorisation safety study (PASS): observational
cohort study of PAH Patient:ins newly treated with either Uptravi® Lungenerkrankungen
(selexipag) or any other PAH-specific therapy, in clinical practice
Zentrum fir seltene Prof. Dr. D. Skowasch
NIMBLE GSK3511294 (Depemokimab) Compared With
Mepolizumab or Benralizumab in Participants With Severe Asthma Lungenerkrankungen
With an Eosinophilic Phenotype
Zentrum fir seltene Prof. Dr. D. Skowasch
FIBRONEER: novel investigational phosphodiesterase 4B (PDE4B)
inhibitor, in idiopathic pulmonary fibrosis (IPF) and other progressive Lungenerkrankungen
fibrosing interstitial lung diseases (ILDs)
. Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
METEORITICS Studie: A Randomized, Double-Blind, Placebo- .
Controlled, Parallel Group Study to Evaluate the Efficacy of rheumatische
Methotrexate as Remission Maintenance Therapy after Remission- Erkranku ngen
Induction with Tocilizumab and Glucocorticoids in Subjects with Giant
Cell Arteritis
. e o ) Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
AYLo Studie: Investigating the Effect of Hematopoietic Mutations, .
Y Chromosome Loss, and Adhesion Molecules in Autoimmune rheumatische
Rheumatologic Diseases, IIT Erkranku ngen
AdhAlsioM Studie: Adhesio in Autolmmun Myositis: | Zentrum fiir seltene Prof. Dr. V. Schafer
Investigating the Pathogenic Role of Adhesion Molecules and | rheumatische
Autoimme Mechanisms in Idiopathic Inflammatory Myopathies, IIT
Erkrankungen
AdhAlsioM Studie: Adhesio in Sarcoidosis: Investigating the Zentrum fur seltene Prof. Dr. V. Schafer
Pathogenic Role of Adhesion Molecules and Autoimme Mechanismsin | rheumatische
Sarcoidosis, IIT Erkrankungen
BFR Studie: prospektive, monozentrische Analyse von Zentrum fur seltene Prof. Dr. V. Schafer
Blutflussrestriktionstraining bei Patient:innen mit rheumatoider rheumatische
Arthritis und Psoriasisarthritis im Vergleich zu konventionellem Erk k
Krafttraining. rkrankungen
ClaudicAltio Studie: Entwicklung einer kiinstlichen Intelligenz | Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer

zur Klassifizierung von vaskuldren Ultraschallbildern bei
Riesenzellarteriitis.

rheumatische
Erkrankungen
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https://clinicaltrials.gov/study/NCT05267574?cond=Mitochondrial%20Diseases&term=STRIDE&rank=2
https://clinicaltrials.gov/study/NCT05267574?cond=Mitochondrial%20Diseases&term=STRIDE&rank=2
https://clinicaltrials.gov/study/NCT05267574?cond=Mitochondrial%20Diseases&term=STRIDE&rank=2

ie: Prospektive, monozentrische Untersuchung der U . . V. a
COHIR Studie k h hung d Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
Préavalenz der Hypophosphatasie bei adulten Patient:innen in der rheumatische
Rheumatologie. Erkrankungen
COHIRnational Studie: charakterisierung der Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
Hypophosphatasie bei erwachsenen Rheumatologie-Patient:innen und | rheumatische
Entwicklung eines Diagnosealgorithmus. Erkrankungen
ie: Prospektive, monozentrische Untersuchung U .Dr. V. a
dsDNA Studie: prospek he U h Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
unterschiedlicher Anti-dsDNA-Antikdrpertests bei systemischem Lupus | rheumatische
erythematodes. Erkrankungen
i - ie: rospektive, multizentrische Untersuchung U . . V. a
DerminUS- Studie: prospek [ he U h Zentrum fur seltene Prof. Dr. V. Schafer
der diagnostischen Wertigkeit des muskuloskelettalen Ultraschalls in rheumatische
der Dermatologie zur Fritherkennung von Psoriasisarthritis, [IT Erkrankungen
ie: rospektive, monozentrische multimodale U . . V. a
GCAIO Studie: prospek he multimodal Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
Betrachtung des entzlindlichen Prozesses bei Patient:innen mit rheumatische
Riesenzellarteriitis bzw. Polymyalgia rheumatica unter Erk k
immunmodulierender Therapie. rkrankungen
GCABIOM: Prospektive, monozentrische Betrachtung der | Zentrum fur seltene Prof. Dr. V. Schafer
pathogentischen Rolle des Mikrobioms in rheumatologischen | rheumatische
Erkrankungen, IIT Erkrankungen
ie: Untersuc ung der bendétigten Bildauflésung fur U . . V. a
GCAUSAI Studie: u hung der b Bildaufl fir | Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
die Klassifizierung von vaskuladren Ultraschallbildern bei rheumatische
Riesenzellarteriitis durch Ultraschallexperten. Erkrankungen
ie: andomized, Parallel-group, Double-blind, U 5 . V. a
GCAPptAIN Studie: ARand d, Parallel Double-blind, | Zentrum fiir seltene Prof. Dr. V. Schafer
Placebo-controlled, Multicenter Phase Ill Trial to Investigate the rheumatische
Efficacy and Safety of Secukinumab 300 mg and 150 mg Administered Erk k
Subcutaneously Versus Placebo, in Combination With a Glucocorticoid rkrankungen
Taper Regimen, in Patients With Giant Cell Arteritis, IIT
KarPsA Studie: prospektive, monozentrische Untersuchung der Zentrum fur seltene Prof. Dr. V. Schafer
Prévalenz einer kardialen Beteiligung bei Psoriasisarthritis in der rheumatische
kardialen MRT-Bildgebung. Erkrankungen
LUSonAID Studie: Prospektive, monozentrische, multimodale Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
Unt:r:uchung der diTgnostIisd;en V\Ilertigkzit v::n Lungelnultra;chall rheumatische
zur Erfassung von pulmonaler Beteiligung bei rheumatologischen
Erkrankungen. Erkrankungen
LUSonCICU Studie: prospektive, monozentrische Untersuchung | Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
der diagnostischen Wertigkeit von Lungenultraschall rheumatische
bei Patient:innen im kardiogenen Schock mit Bedarf an mechanischen Erk k
Kreislaufunterstitzungssystemen auf Intensivstation. rkrankungen
LUSonICU Studie: prospektive, monozentrische Untersuchung Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
der diagnostischen Wertigkeit von Lungensonographie bei akuter rheumatische
respiratorischer Symptomatik von hamatoonkologischen Patient:innen Erk K
auf Intensivstation. rkrankungen
PORFLOW Studie: prospektive, monozentrische Analyse von Zentrum fur seltene Prof. Dr. V. Schafer
Blutflussrestriktionstraining bei Patient:innen mit Polymyalgia rheumatische
rheumatica im Vergleich zu konventionellem Krafttraining. Erkrankungen
PULSA Studie: prospektive, monozentrische Untersuchung der Zentrum fur seltene Prof. Dr. V. Schafer
Pravalenz pulmonaler Manifestationen und Schlafapnoesyndrom bei rheumatische
Patient:innen mit neu diagnostizierter rheumatoider Arthritis, Bl k
Psoriasisarthritis rkrankungen
und peripherer Spondyloarthritis.
QST Studie:Prospektive, monozentrische Untersuchung Zentrum fur seltene Prof. Dr. V. Schafer
somatosensorischer Profile bei Patient:innen mit rheumatologischen rheumatische
Erkrankungen mittels quantitativer sensorischer Testung. Erkrankungen
RheumaKED Studie: Prospektive, monozentrische Zentrum fur seltene Prof. Dr. V. Schafer
Untersuchung des Einsatzes einer Ketonester-Supplementierung bei rheumatische
Patient:innen mit Rheumatoider Arthritis, Psoriasis Arthritis und 2 k
Riesenzellarteriitis. rkrankungen
ie: Prospektive, monozentrische Untersuchung der ¥ . . V. a
SLeOx Studie k h hung d Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer

HVCN1 Expression und Levels an MPO sowie oxidierter DNA (8-OHdG)
in Patient:innen mit systemischem Lupus erythematodes.

rheumatische
Erkrankungen
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Spartakus Studie: prospektive, monozentrische multimodale Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
Beobachtung von Symptomen und Smartwatchbasierte rheumatische
Mobilitdtsdaten bei der axialen Spondyloarthritis.
Erkrankungen
SynBiop23 Studie: Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
Prospektive, monozentrische Studie zur detaillierten Analyse der rheumatische
zelluldaren Zusammensetzung der Synovia bei aktiver rheumatoider
Arthritis oder Psoriasisarthritis. Erkrankungen
TELMUS Studie: Etablierung und Implementierung eines Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
telemedizinischen muskuloskelettalen Ultraschallkurses fiir rheumatische
Medizinstudierende
Erkrankungen
VAGCA Studie: Etablierung der [68Ga]DOTA-Siglec-9 PET/CT- Zentrum fir seltene Prof. Dr. V. Schafer
Bildgebung bei der Diagnose und Verlaufskontrolle rheumatische
von rheumatologischen Erkrankungen.
Erkrankungen
Ruxo-BEAT (Polzythamia vera und Essentielle seltene hamatologische Prof. Dr. P. Brossart
Thrombozytamie), Phase 3 und onkologische
Erkrankungen
Besremi PASS (Polyzythimie vera), Phase 4 seltene hamétologlsche Prof. Dr. P. Brossart
und onkologische
Erkrankungen
ASCASTART (Phase 3) seltene hamétologlsche Prof. Dr. P. Brossart
und onkologische
Erkrankungen
DECIDER-2 (AML, ED, nicht fit fur intensive seltene hamatologische Prof. Dr. P. Brossart
Therapie), Phase 3 und onkologische
Erkrankungen
LENNON-Studie (low risk MDS, Vertrage seltene hamétologlsche Prof. Dr. P. Brossart
und onkologische
ausstehend;Phase 2)
Erkrankungen
CANFIRE Studie (low risk MDS, Vertrige seltene hamgtologlsche Prof. Dr. P. Brossart
und onkologische
ausstehend),Phase 2
Erkrankungen
PALOMA (high-risk MDS), Phase 3 seltene hamgtologlsche Prof. Dr. P. Brossart
und onkologische
Erkrankungen
AML-SG 31-19 (high-risk MDS), Phase 2/3 seltene hamétologlsche Prof. Dr. P. Brossart
und onkologische
Erkrankungen
AML-SG 31-19 (1st line AML), Phase 2/3 seltene hamétologlsche Prof. Dr. P. Brossart
und onkologische
Erkrankungen
AML-SG 30-18 (Intermediér- und Hochrisiko, 1st | S¢Itene hamatologische | Prof. Dr. P. Brossart
. und onkologische
line), Phase 3
Erkrankungen
AMLSG 29-18 ((IDH1/2 mutierte AML, 1st line); seltene hamétologlsche Prof. Dr. P. Brossart
und onkologische
Phase 3
Erkrankungen
AMLSG 28-18 (FLT3 mutierte AML, 1st line); Phase | seltene hdmatologische Prof. Dr. P. Brossart
2/3 und onkologische
Erkrankungen
Zentrum fir angeborene | Prof. Dr. Andreas Miller

Case-Control Studie zur Behandlung von
Rasopathien (z. B. Noonan-Syndrom) mit
assoziierten LymphgefaRmalformationen mit dem
MEK- Inhibitor Trametinib

LympgefalRerkrankungen
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REAL 8, Phase 3 Se'I'tene endokrine Prof. Dr. Gohlke
Stérungen des
Kindesalters
PROGRES, Phase 3 Se-I-tene endokrine Prof. Dr. Gohlke
Stérungen des
Kindesalters
INSIGHTs — Beaobachtungsstudie/Register Se-I-tene endokrine Prof. Dr. Gohlke
Stérungen des
Kindesalters
Protect EudraCT: 2022-502332-39-00 tuberous S(.altene Epilepsien des Prof. Dr. Klotz/PD Dr. Fazeli
. Kindes- und Jugendalters
sclerosis complex
EASEEAYOU EUDRAMED-Number CIV-22-09- i(.al'ijene Eplc;ejpaendd(?ts Prof. Dr. Klotz/PD Dr. Fazeli
040668 Inaes- un ugenaalters
15 el St Tt Fpfersles o S(_altene Epilepsien des Prof. Dr. Klotz/PD Dr. Fazeli
Kindes- und Jugendalters
Fintepla Nicht-interventionelle Studie S(.altene Epilepsien des Prof. Dr. Klotz/PD Dr. Fazeli
Kindes- und Jugendalters
SCN2A Natural History Study S(_altene Epilepsien des Prof. Dr. Klotz/PD Dr. Fazeli
Kindes- und Jugendalters
Untersuchung zum Auftreten oronasaler Fisteln bei Zelt?r;ﬁ Erkrankungen des | Prof. Dr. Dr. Kramer
LKG-Spalten unter Verwendung eines esiehts
Fibrinkollagenschwammes (Prospektive monozentrische
Studie; Studieneliterin Dr. Dr. A. Klausing, Klinik fir MKG-Chirurgie)
EudraCT/NTC/EU-PASH: 2017-003215-19; Zeltgne ErkranJI;ungen des | Prof. Dr. Oldenburg
Protocol# BMN270-301.: 'A Phase 3 Open-Label, Single-Arm erinnungssystems
Study To Evaluate The Efficacy and Safety of BMN 270, an Adeno-
Associated Virus Vector-Mediated Gene Transfer of Human Factor VIII
in Hemophilia A Patients with Residual FVIII Levels < 1 |U/dL Receiving
Prophylactic FVIII Infusions' (Sponsor: Biomarin; Indication:
Haemophilia A; Authorisation, Phase 3)
EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2019-003213-34, Zeltgne Erkran}l;ungen des | Prof. Dr. Oldenburg
Protocol#: BMN270-205, A Phase 1/2 Safety, Tolerability, and erinnungssystems
Efficacy Study of BMN 270, an Adeno-Associated Virus Vector-
Mediated Gene Transfer of Human Factor VIIl in Hemophilia A Patients
with Active or Prior Inhibitors’ (Sponsor: Biomarin; Indication:
Hemophilia A with inhibitor; Authorisation, Phase 1/2)
EudraCT/NTC/EU-PASH: 2022-001246-38; Zeltgne Erkranfungen des | Prof. Dr. Oldenburg
Protocol#: BMN270-401, A Long Term Follow Up Study in erinnungssystems
Subjects with Severe Hemophilia A Who Received BMN 270, an Adeno
Associated Virus Vector Mediated Gene Transfer of Human Factor VIl
in a Prior BioMarin Clinical Trial (Sponsor: Biomarin; Indication:
Hemophilia A; Authorisation Phase: PASS)
EudraCT/NTC/EU-PAS#: NA; Protocol#: BMN270- Selt'ene Erkrankungen des | Prof. Dr. Oldenburg
) ] ] o Gerinnungssystems
603, Vergleich der Wirksamkeit von Roctavian mit dem
Behandlungsstandard fir hamostatische Therapien bei Patienten mit
schwerer Hamophilie A in Deutschland: Eine prospektive, nicht-
interventionelle Studie unter Verwendung von Daten des Deutschen
Hamophilieregisters. (Sponsor: Biomarin; Indication: Hemophilia A;
Authorisation Phase: V)
Seltene Erkrankungen des | Prof. Dr. Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2019-002179-

32/NCT04158648; Protocol# BO41423:'aA
MULTICENTER, OPEN-LABEL STUDY TO EVALUATE THE SAFETY,
EFFICACY, PHARMACOKINETICS, AND PHARMACODYNAMICS OF
EMICIZUMAB IN PATIENTS WITH MILD OR MODERATE HEMOPHILIA A
WITHOUT FVIII INHIBITORS' (Sponsor: F. Hoffmann-La Roche Ltd.;
Indication: Haemophilia A; Authorisation, Phase 3)

Gerinnungssystems
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EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2020-005092-13; Protocol#
MO42623: 'A MULTICENTER, OPEN-LABEL PHASE IV STUDY TO
EVALUATE OVERALL HEALTH, PHYSICAL ACTIVITY, AND JOINT
OUTCOMES, IN PARTICIPANTS AGED > 13 AND < 70 YEARS WITH
SEVERE OR MODERATE HEMOPHILIA A WITHOUT FVIII INHIBITORS ON
EMICIZUMAB PROPHYLAXIS' (Sponsor: F. Hoffmann-La Roche Ltd.;

Indication: Haemophilia A; Non-Interventional/Outcome, Phase 4)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof

. Dr. Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2020-001733-

12/NCT04431726; Protocol# MO41787:'A PHASE Iiib,
MULTICENTER, OPEN-LABEL, SINGLE-ARM STUDY TO EVALUATE THE
EFFICACY, SAFETY, PHARMACOKINETICS, AND PHARMACODYNAMICS
OF SUBCUTANEOUS EMICIZUMAB IN PATIENTS FROM BIRTH TO 12
MONTHS OF AGE WITH HEMOPHILIA A WITHOUT INHIBITORS'
(Sponsor: F. Hoffmann-La Roche Ltd.; Indication: Haemophilia A;
Authorisation, Phase 3b)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof

. Dr. Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: Not registered; Protocol#

ML40914: 'NON-INTERVENTIONAL STUDY TO INVESTIGATE THE
EFFECTIVENESS OF EMICIZUMAB UNDER REAL-WORLD CONDITIONS IN
PEDIATRIC, ADOLESCENT,ADULT AND ELDERLY PATIENTS WITH
HEMOPHILIA A WITH AND WITHOUT FVIII INHIBITORS' (Sponsor:
Roche Pharma AG; Indication: Haemophilia A; Non-
Interventional/Pharmacovigilance, Phase 4)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof

. Dr. Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: study not yet registered; Protocol#
CSL627_5001: 'Eine prospektive, nicht-interventionelle Studie zur
Beobachtung der Wirksamkeit von AFSTYLA® bei Patienten mit
Hamophilie A' (Sponsor: CSL Behring; Indication: Haemophilia A; Non-
Interventional/Pharmacovigilance, Phase -)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof

. Dr. Oldenburg

EudraCT/NTC/E U-PAS#: EUPA5106066; Protocol# An
Observational Post-authorization Long-term Follow-up Study to
Characterize the Effectiveness and Safety of HEMGENIX®
(Etranacogene Dezaparvovec) in Patients with Hemophilia B
(CSL222_4001); (Sponsor: CSL Behring; Indication: Haemophilia A;
observational, post-authorization, long-term follow-up, Phase -)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof

. Dr. Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: keine; Protocoli:

CSL222_5002; Routine Practice Data Collection and Evaluation of
etranacogene dezaparvovec (Hemgenix®) and prophylactic Factor IX
(FIX) replacement in severe and moderately severe haemophilia B
without a history of FIX inhibitors: a prospective, non-interventional
study mandated by G-BA (Sponsor: CSL Behring; Indication:
Haemophilia A; observational, post-authorization, long-term follow-
up, Phase -)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof

. Dr. Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: study not yet registered; Protocol#
20002: 'HEM-POWR: Observational Study Evaluating Effectiveness and
Safety of Real-World Treatment with Damoctocog alfa pegol in
Previously Treated Patients with Hemophilia A' (Sponsor: Bayer;
Indication: Haemophilia A; PASS, Phase PASS)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof

. Dr. Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: EUPAS33520; Protocol#

20904 'HA-SAFE: Beobachtungsstudie zur Bewertung der
langfristigen Sicherheit einer alltagsnahen Behandlung mit
Damoctocog alfa pegol bei zuvor behandelten Patienten mit
Hamophilie A' (Sponsor: Bayer; Indication: Haemophilia A; PASS, Phase
PASS)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof

. Dr. Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2022-502061-17-00;

Protocol#: GENA-23 , Nuwiqg Dosing and outcomes In the
ManagEment of women/girls with haemophilia A Needing FVIII
treatment for Surgery — an International, Open-label, Non-controlled
study (NuDIMENSION) (Nuwig-Dosierung und Ergebnisse bei der
Behandlung von Frauen/Mé&dchen mit Himophilie A, die eine FVIII-
Behandlung flr eine Operation benétigen — eine internationale,
offene, nicht kontrollierte Studie)’ (Sponsor: Octapharma
(Switzerland); Indication: Frauen/Mé&dchen mit Himophilie A;
Authorisation, Phase 4)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof

. Dr. Oldenburg
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EudraCT/NTC/EU-PAS#: Protocol# Gena-25: 'Practical

Utilization of Octapharma FVIII Concentrates in Previously Untreated
and Minimally Treated Haemophilia A Patients Entering Routine
Clinical Treatment (with Nuwig, Octanate or Wilate): A Real-World
Efficacy and Safety Observational Study' (Sponsor: Octa-Pharma;
Indication: Haemophilia A; Non-Interventional/Pharmacovigilance,
Phase )

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2020-004344-28 Protocol#

WIL-33: ,Clinical study to investigate the efficacy, pharmacokinetics,
immunogenicity and safety of wilate in severe von Willebrand disease
patients under the age of 6 years" (Sponsor: Octapharma (Austria);
Indication: Von Willebrand disease (VWD); Authorisation, Phase 3)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: ; Protocol# : WIL-34:, Non-

interventional study to capture data on the use of a VWF/FVIII
concentrate (wilate®) in all clinical settings of von Willebrand disease
including health-related quality of life” (Sponsor: Octapharma
(Germany); Indication: Von Willebrand disease (VWD); Authorisation,
Phase NA)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2021-004307-40; Protocol# : ATN-
106; A multicentre, prospective, open-label, uncontrolled Phase 3
study to assess the efficacy, safety and pharmacokinetics of Atenativ
in patients with congenital antithrombin deficiency undergoing
surgery or delivery (Sponsor: Octapharma (Germany); Indication:
Antithrombin deficiency; Authorisation, Phase 3)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2020-001048-24;

Protocol# NN7769-4514; Frontier2: 'A multinational, open-
label, randomised, controlled study to investigate efficacy and safety
of NNC0365-3769 (Mim8) in adults and adolescents with haemophilia
A with or without inhibitors.' (Sponsor: Novo Nordisk; Indication:
Haemophilia A; Authorisation, Phase 3)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2022-502215-10,

Protocol#: Frontier4 ,A Research Study Looking at Long-term
Treatment With Mim8 in People With Haemophilia A‘)* (Sponsor:
NovoNordisk, Indication Hdmophilie A; Authorisation, Phase 3)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2022-003053-66,

Protocol#: Frontier5 ,A Research Study Looking at How Safe it

is to Switch From Emicizumab to Mim8 in People With Haemophilia A’
(Sponsor: NovoNordisk, Indication Himophilie A; Authorisation, Phase
3)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: EUPAS36536; Protocol#

NN7088-4029, pathfinder-9: 'A multinational, prospective, open
labelled, non-controlled, non-interventional post-authorisation study
of turoctocog alfa pegol (N8-GP) during long-term routine prophylaxis
and treatment of bleeding episodes in patients with haemophilia A'
(Sponsor: Novo Nordisk; Indication: Haemophilia A; PASS, Phase -)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: ENCEPP; Protocol#

NN7999-4031 - paradigms: 'A Non-Interventional Post-
Authorisation Safety Study (PASS) in male haemophilia B patients
receiving Nonacog Beta Pegol (N9-GP) prophylaxis treatment'
(Sponsor: Novo Nordisk; Indication: Haemophilia B; Non-

Interventional/Pharmacovigilance, Phase PASS)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: NA; Protocol#: Hemalytics
Exploring the relationship between pharmacokinetics and clinical
outcomes in hemophilia A patients who have switched treatment from
a previous FVIII product to Jivi in real-world practice (Sponsor: Bayer;
Indication: Haemophilia A; observational, Phase 1V)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: NA; Protocol#:

HaemoAgeS, Minimalinterventionelle Querschnittsstudie zur
Analyse des DANN Methylierungsgrades von Patienten mit schwerer

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg
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Hamophilie und gesunden Blutplasmaspendern (Sponsor: UKB;
Indication: Haemophilia A; minimal-Interventionale, Phase NA)

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2018-003086-33;

Protocol# C0371002: 'Phase 3, open label, single arm study to
evaluate efficacy and safety of FIX gene transfer with PF-06838435
(rAAV-Spark100-hFIX-Padua) in adult male participants with
moderately severe to severe hemophilia B (FIX:C<2%)' (Sponsor:
Pfizer; Indication: Haemophilia B; Authorisation, Phase 3)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: Study not yet registered;

Protocol# TAK-660-403: 'Evaluation of long-term safety of
ADYNOVI/ADYNOVATE (Antihaemophilic Factor [Recombinant]
PEGylated, rurioctocog alfa pegol) in patients with haemophilia A — An
ADYNOVI/ADYNOVATE Post-Authorisation Safety Study (PASS)"
(Sponsor: Takeda; Indication: Haemophilia A; PASS, Phase PASS)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2020-002215-22;

Protocol# LTS16294: 'A phase 3 open-label, multicenter study
of the long-term safety and efficacy of intravenous recombinant
coagulation factor VIII Fc-von Willebrand factor-XTEN fusion protein
(rFVIIIFc-VWEF-XTEN; BIVVO0O01) in Previously Treated Patients with
severe hemophilia A' (Sponsor: Bioverativ Therapeutics Inc. (a Sanofi
Company); Indication: Haemophilia A; Authorisation, Phase 3)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: Not registered; Protocol#

Sobi.Elocta-005: 'A 48-Month, Multi-Centre, Observational
Study to Evaluate Long-Term Effectiveness of Elocta on Joint Health'
(Sponsor: Swedish Orphan Biovitrum AB (publ); Indication:
Haemophilia A; Non Interventional/Observational Study, Phase )

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2019-003427-38;

Protocol# Motivate: 'MOTIVATE - MOdern Treatment of
Inhibitor-PositiVe PATIEnts with Haemophilia A - An International Low-
Interventional Pragmatic Investigator Initiated Trial' (Sponsor: HZRM;
Indication: Haemophilia A; Low-Interventional, Phase -)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2017-003215-19;

Protocol# BMN270-301: 'A Phase 3 Open-Label, Single-Arm
Study To Evaluate The Efficacy and Safety of BMN 270, an Adeno-
Associated Virus Vector-Mediated Gene Transfer of Human Factor VIII
in Hemophilia A Patients with Residual FVIII Levels < 1 |U/dL Receiving
Prophylactic FVIII Infusions' (Sponsor: Biomarin; Indication:
Haemophilia A; Authorisation, Phase 3)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2019-003213-34,

Protocol#: BMN270-205, A Phase 1/2 Safety, Tolerability,
and Efficacy Study of BMN 270, an Adeno-Associated Virus Vector-
Mediated Gene Transfer of Human Factor VIIl in Hemophilia A Patients
with Active or Prior Inhibitors’ (Sponsor: Biomarin; Indication:
Hemophilia A with inhibitor; Authorisation, Phase 1/2)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

EudraCT/NTC/EU-PAS#: 2022-001246-38;

Protocol#: BMN270-401, A Long Term Follow Up Study in
Subjects with Severe Hemophilia A Who Received BMN 270, an Adeno
Associated Virus Vector Mediated Gene Transfer of Human Factor VIII
in a Prior BioMarin Clinical Trial (Sponsor: Biomarin; Indication:
Hemophilia A; Authorisation Phase: PASS)

Seltene Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Prof.

Dr.

Oldenburg

Beobachtungsstudie zur Assoziation verschiedener
Biomarker mit dem Outcome von Neonaten mit
CDH

Konnatale Fehlbildungen

PD Dr. Kipfmiller

Echocardiographic assessment for risk stratification
in CDH neonates

Konnatale Fehlbildungen

PD Dr. Kipfmiller

Postnatal Pheontypes in CDH

Konnatale Fehlbildungen

PD Dr. Kipfmiller

anwendungsbegleitende Datenerhebung fir
Risdiplam und Onasemnogen-Abeparvovec

Spinale Muskelatrophie
im Kindes- und
Jugendalter

Dr. Holzwarth
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SAPPHIRE, ONYX (Phase 3)

Spinale Muskelatrophie
im Kindes- und
Jugendalter

Dr. Holzwarth

SMArtCARE Register

Spinale Muskelatrophie
im Kindes- und
Jugendalter

Dr. Holzwarth

SAPPHIRE, ONYX (Phase 3)

Spinale Muskelatrophie
im Kindes- und
Jugendalter

Dr. Holzwarth

Drittmittelgeférderte Studie (LZG.NRW). Laufzeit
initial Mai 2022 bis Juni 24. Laufzeitverlangerung
bis Dezember 2024.

,MATERNALE MEDIZIN: Bedarfsadaptierte
Versorgung Schwangerer mit Vorerkrankung*
(ForMaT)

Kinderwunsch,
Schwangerschaft und
Geburt

bei Frauen mit seltenen
Erkrankungen

Prof. Dr. Merz

Online-Umfrage zur Betreuung Schwangerer mit
Vorerkrankungen, inclusive ORPHANET-
Erkrankungen, an deutschen Perinatalzentren und
perinatalen Schwerpunkten

Auswertung abgeschlossen, Publikation in
Vorbereitung

Kinderwunsch,
Schwangerschaft und
Geburt

bei Frauen mit seltenen
Erkrankungen

Prof. Dr. Merz

Fir detailliertere Informationen zu den Studien der jeweiligen Behandlungszentren kénnen
Sie uns gerne kontaktieren.

9.2 Diagnose-Unterstiitzung und Mustererkennung mittels kiinstlicher Intelligenz
in der Medizin

Mustererkennung ist eine der Starken von kinstlicher Intelligenz (KI). Auch Seltene
Erkrankungen kdnnen aufgrund ihres spezifischen Musters auffallig sein. Dieses Muster kann
sich in bestimmten Laborwerten oder anderen Merkmalen — zum Beispiel der
Krankengeschichte - zeigen. Das ZSEB arbeitet daher daran, diese Muster zu verstehen und
fir die Diagnostik nutzbar zu machen. In Kooperationen mit der Ostfalia University
(https://www.ostfalia.de/cms/de/pws/klawonn/index.html), dem Fraunhofer-Institut IAIS
(Prof. Rafet Sifa, Armin Berger; https://www.b-it-center.de/research-groups/applied-
machine-learning-lab) und Fachabteilungen des UKB (Prof Kornblum, Neurologie, Prof. V.
Schéafer, Rheumatologie), daran, geeignete Indikatoren zu identifizieren, um diese Muster zur
Unterstlitzung bei der Diagnosestellung zu nutzen. Langjdhrige Partnerschaften mit

verschiedenen Forschungspartnern sowie Kooperationen mit Patient:inen- und

Selbsthilfeorganisationen (wie dem Kindernetzwerk (knw), MPS-Selbsthilfe, Glykogenose e.V.)

helfen uns dabei.
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Projekt unrare.me

Gemeinsam mit dem Kindernetzwerk (Dr. Henriette Hogl, knw), der Agentur 99 Grad (David

Bascom, https://www.99grad.de), digitalux/gamespired (Ralf Schmidt;

https://gamespired.com) sowie der Medizinischen Hochschule Hannover (PD Dr. Gundula
Ernst, MHH) konnte dank einer BMG-Forderung das soziale Netzwerk unrare.me entwickelt

und gestartet werden (https://www.unrare.me).

Unrare.me dient als Ort der Vernetzung zwischen Betroffenen, Angehdrigen und Expert:innen

untereinander oder auch mit den jeweils anderen Gruppen.
So kann Erfahrungswissen geteilt werden und Ressourcen leichter ausfindg gemacht werden.

Dank kluger Algorithmen, die das Team des Fraunhofer IAIS (Dr. Max Libbering, Armin Berger,
Thiago Bell und Prof. Rafet Sifa) mitbringen, finden Nutzer:innen bei unrare.me leicht das

richtige Match!

Die App unrare.me ging 12/2023 online, inzwischen tummeln sich bereits viele Tausend
Nutzer:innen auf der Plattform. Vielleicht liegt es am angenehmen Design, an der intuitiven
Nutzung oder dem Uberzeugenden Datenschutz. Jedenfalls wurde die App 2024 auf den
Kinderschmerztagen bereits mit einem Preis ausgezeichnet und ist das Feedback der

Nutzenden liberwaltigend.

Die Riickmeldungen zeigen, dass die Idee hinter unrare.me wirkt und viele Menschen bei

unrare.me niedrigschwellig voneinander profitieren und lernen kénnen.

Im Jahr 2024 konnte die Zusammenarbeit mit Neocyst und der Bardet-Biedl Gruppe

intensiviert werden (https://www.neocyst.de/de/bardet-biedl-syndrom/) und werden dank

der Unterstlitzung von Stiftungen weitere Gruppenchats und Verbesserungen im Matching
erreicht werden. Fir 2025 stehen eine Pinwand, eine Q&A Funktion fiir Experten und Register
auf der Wunschliste flir die Weiterentwicklung von unrare.me. SchlieRlich soll auch die
Selbsthilfe mit unrare.me besser sichtbar werden. Wir sind begeistert Gber die Moéglichkeiten,

als ZSE in Bonn diese Entwicklung maRBgeblich mitgestalten zu kénnen.
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10 Wissenschaftliche Publikationen des A Zentrums des ZSEB in
2024

Publikationen aus den B Zentren

Im folgenden Abschnitt werden einige Publikationen der Behandlungzentren des ZSE Bonn
aufgelistet:

Quellenangabe

Buschulte K, Kabitz HJ, Hagmeyer L, Hammerl P, Esselmann A, Wiederhold C, Skowasch D, Stolpe C, Joest M, Veitshans S, Hoffgen
M, Maghuzu P, SchwarzkopfL, Hellmann A, Pfeifer M, Behr J, Karpavicius R, Gunther A, Polke M, Hoger P, Markart P, Kreuter M.
Hospitalisation patterns in interstitial lung diseases — Data from the EXCITING-ILD Registry. Respir. Res. 2024 Jan 4;25(1):5.doi:
10.1186/512931-023-02588-y.

Skowasch D, Klose H, Wilkens, Ewert R, Richter M, Rosenkranz S, Setzer G, Griinig E, Halank M. Different phenotypes in pulmonary
arterial hypertension (PAH) and their effects on diagnosis and therapy-outcome. ERJ Open
Research 2024; DOI: 10.1183/23120541.00668-2023

Stumpf M, Wirtz MML, Fleddermann MF, Biener L, Weinhold L, Nickenig G, Skowasch D, Pizarro C. Impact of interstitial lung disease
on left ventricular myocardial function. PLoS ONE 19(2): e0286423

Hinze CA, Welte T, Buhl R, Hamelmann E, Idzko M, Taube C, Milger K, Korn S, Skowasch D, Schulz C, Jandl M, Ehmann R, Schmidt O,
Suhling H and the GAN registry group. As-needed low-dose ICS/formoterol therapy in patients with severe asthma included in the
German Asthma Net cohort. ERJ Open Res 2024; 10: 00741-2023

Buschulte K, Kabitz HJ, Hagmeyer L, Hammerl P, Esselmann A, Wiederhold C, Skowasch D, Stolpe C, Joest M, Veitshans S, Hoffgen
M, Maghuzu P, Schwarzkopf L, Hellmann A, Pfeifer M, Behr J, Karpavicius R, Glinther A, Polke M, Hoger P, Somogyi V, Lederer C,
Markart P, Kreuter M Characterisation of progression in interstitial lung diseases — Data from the EXCITING-ILD Registry. Respir Res.
2024 Mar 6;25(1):113.

Gaertner GC, Skowasch D. Sarkoidose — Mechanismen und Bildgebung. Sarcoidosis — Mechanisms and Imaging. Angewandte
Nuklearmedizin 2024; 47: 55-61

Gerhardt F, Fiessler E, Olsson KM, Kayser M, Kovacs G, Gall H, Ghofrani HA, Badresla R, Lang IM, Benjamin N, Grlnig E, Halank M,
Lange TJ, Ulrich S, Leuchte H, Held M, Klose H, Ewert R, Wilkens H, Pizarro C, Skowasch D, Wissmiller M, Hellmich M, Olschewski H,
Hoeper MM, Rosenkranz S. Positive Vasoreactivity Testing in Pulmonary Arterial Hypertension: Therapeutic Consequences,
Treatment Pattern and Outcome in the Modern Management Era. Circulation. 2024 May 14;149(20):1549-1564

Joest M, Klein J, Kitting D, Skowasch D. Allergische bronchopulmonale Aspergillose (ABPA)- ein Update. Pneumologie, 2024
Mar;78(3):204-214. doi: 10.1055/a-1854-3006. Epub 2024 Feb 28.

Skowasch D, Buschulte K, Bonella F, Kneidinger N, Korsten P, Kreuter M, Miiller-Quernheim J, Pfeifer M, Prasse A, Quadder B, Sander
O, Schupp J, Sitter H, Stachetzki B, Grohé C. Positionspapier der Deutschen Gesellschaft fir Pneumologie - Therapie der Sarkoidose.
Pneumologie 2024 Mar;78(3):151-166.

Petzinna SM, Winter L, Skowasch D, Pizarro C, Weber M, Kitting D, Behning C, Bauer CJ, Schafer VS. Assessing Sleep-Related
Breathing Disorders among Newly Diagnosed Patients with Rheumatoid Arthritis or Psoriatic Arthritis: a cross sect

ional study. Rheumatol Int. 2024 44: 1025-1034

Biener L, Mimmler C, Hinze CA, Suhling H, Korn S, Fisser C, Biener A, Pizarro C, Lenoir A, Hackl C, Skowasch D, Milger K (both last
authors contributed equally). Real-world data on tezepelumab in patients with severe asthma in Germany. J Allergy Clin Immunol
Pract 2024; 12: 2399-2407.

Bal C, Stoshikj S, Milger K, Skowasch D, Gappa M, Koerner-Rettberg C, Jandl M, Schmidt O, Ehmann R, Taube C Hamelmann E, Buhl
R, Korn S, Idzko M. Nasal polyposis in patients with severe asthma in the German Asthma Net. Allergy 2024 doi 10.1111/all.16186

Stumpf MJ, Winkler T, Siebigteroth M, Lenzen A, Weinhold L, Nickenig G, Hendig D, Skowasch D, Schahab N, Schaefer CA. Influence
of pseudoxanthoma elasticum on the lipid profile and prognostic implications. Vasa 2024; 53: 352-357.

Biener L, Kohli J, Nickenig G, Skowasch D, Pizarro C. Intravenous iron supplementation with ferric carboxymaltose in group 1 to 4
pulmonary hypertension. Int J Med Sci 2024; 21: 2011-2020

Schafer VW, Winter L, Skowasch D, Bauer CJ, Weber M, Kitting D, Behning C, Brossart P, Petzinna SM. Exploring Pulmonary
Involvement in Newly Diagnosed Rheumatoid Arthritis, Psoriatic Arthritis, and Peripheral Spondyloarthritis: A Single Center Study.
Rheumatol Int 2024; 44: 1975-1986.

Biener L, Morobeid H, Pizarro C, Nickenig G, Skowasch D. Response to biologic therapy in patients with asthma and reduced
pulmonary diffusion capacity. Respiration 2024: doi: 10.1159/000541159. Online ahead of print.
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Biener L, Morobeid H, Pizarro C, Kuetting D, Nickenig G, Skowasch D. Influence of Emphysema on Treatment Response to
Monoclonal Antibody Therapy in Patients with Severe Asthma. J Asthma allergy in press. 024:17 1129-1140

Bal C, Stoshikj S, Renner A, Milger K, Skowasch D, Schulz C, Jandl M, Schmidt O, Ehmann R, Zehetmayer S, Taube C, Hamelmann E.
German Asthma Net: Characterization of responders to anti-IL-5 and anti-IL-5(R) therapy. Pulmonology 2024 in press

Holderried TAW, Stasik I, Schmitz MT, Schmitz F, Meyer TK, StauB L, Kirschner M, Skowasch D,29. Biener L, Frisch BC, Skowasch D,
Pizarro C, Budimovska A, Nickenig G, Stumpf MJ, Schahab N, Schaefer C. Blood eosinophil count is associated with early
atherosclerotic changes in asthma. BMC Pulm Med 2014; 11:509

Jarosch |, Schneeberger T, Holtdirk A, Gloeckl R, Kroll D, Buhl R, Hamelmann E, Idzko M, Korn S, Taube C, Milger K, Skowasch D,
Schulz C, Jandl M, Ehmann R, Schmidt O, Nussbaumer A, Seefeldt M, Koczulla AR. Who attends Pulmonary Rehabilitation — Insights
from the German Asthma Net Cohort ERJ Open Res 2024 in press

Behr J, Kreuter M, Prasse A, Guenther AU, Bonella F, Pittrow D, Pausch C, Skowasch D, Wilkens H, Kabitz HJ, Wirtz H, Claussen M,
Grohé C, Hagmeyer L, Budweiser S, Andreica |, Neff U, Biller H, Glaeser S, Schwaiblmair M, Schramm P, Meyer FJ, Thabaret K, Klotsche
J, Veit T, Frankenberger M,
Drobbe L, Gesierich W, Seese B, Griinewaldt A, Markart P, Westhoff M, Held M, Kirschner J, Walscher J, Eisenmann S, Walterspacher
S, Neurohr C, Kreutz C, Grund D, Haberl S, Ewert R, Polke M, Reichenberger F, von Wulffen W, Krauss E, Weber M, Koschel D. Real-life
characteristics and management of patients with fibrosing interstitial lung disease: INSIGHTS-ILD registry. ERJ Open Res In press

Bauer, Tobias; Olbrich, Simon; Groteklaes, Anne; Lehnen, Nils Christian; Zidan, Mousa; Lange, Annalena et al. (2024): Proof of concept:
Portable ultra-low-field magnetic resonance imaging for the diagnosis of epileptogenic brain pathologies. In: Epilepsia. DOI:
10.1111/epi.18171.

Buchholz, Maresa; Weber, Niklas; Radke, Anika; Faber, Jennifer; Schmitz-Hiibsch, Tanja; Jacobi, Heike et al. (2024): Health Related Quality
of Life in Patients with Spinocerebellar Ataxia: a Validation Study of the EQ-5D-3L. In: Cerebellum (LondonEngland) 23 (3), S. 1020-1030.
DOI: 10.1007/s12311-023-01597-3.

Chatterjee, Madhurima; Ozdemir, Selcuk; Fritz, Christian; Mébius, Wiebke; Kleineidam, Luca; Mandelkow, Eckhard et al. (2024): Plasma
extracellular vesicle tau and TDP-43 as diagnostic biomarkers in FTD and ALS. In: Nature medicine 30 (6), S. 1771-1783. DOI:
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