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1 Vorwort  
 
Sehr geehrte Damen und Herren, liebe Kolleginnen und Kollegen, sehr geehrte Förderinnen 
und Förderer des Zentrums für seltene Erkrankungen am Universitätsklinikum Bonn (ZSEB)! 
 
Wir präsentieren Ihnen nachfolgend den Jahresbericht für 2022.  
 
Angesichts der durchgreifenden Veränderungen im letzten Jahr fiel es uns nicht immer leicht, 
den Fokus auf seltene Erkrankungen zu legen. Es gab so vieles, wo Hilfe und Unterstützung 
bitter nötig wurde. 
 
Wir haben in diesem Spannungsfeld versucht, Akzente für die Bedürfnisse von Menschen mit 
seltener Erkrankungen zu setzen. Höhepunkte in 2022 waren dabei das erste ZSEB- 
Sommersymposium mit exzellenten Beiträgen aus unseren UKB-Fachabteilungen und 
interessanten Diskussionen. Daneben war es für uns auch besonders schön, endlich wieder 
einmal den Beirat des Zentrums in Bonn begrüßen zu dürfen. So ergab sich im Dezember ein 
wertvoller Austausch mit Raum für Gespräche. 
 
Gleichfalls in 2022 bereichernd für unsere Arbeit im Kontext der seltenen Erkrankungen war 
die Kooperation im Netzwerk NRW-ZSE. Aus dieser Zusammenarbeit sind besonders die 
gemeinsame Fortbildung „Zebras und Kolibris“ sowie die „Masterclass seltene Erkrankungen 
für Studierende aus allen NRW-Universitäten“ – erstmalig in 2022 durchgeführt - zu 
erwähnen. 
 
Im Zentrum der Arbeit stand auch in 2022 die Bearbeitung der vielen Anfragen Ratsuchender 
aus der ganzen Republik. Hier ist es unser Anspruch, in einem strukturierten Prozess unter 
Ausschöpfung aller Möglichkeiten für jeden Ratsuchenden eine Antwort zu finden. Das ist eine 
Herkules-Aufgabe und besonders auch angesichts der Engpässe in allen Bereichen nicht 
immer perfekt zu lösen. Aber wir erproben hier weiterhin innovative, digitale Lösungen und 
so ist unsere Mitarbeit im „virtuellen Krankenhaus NRW“ nur die logische Konsequenz. 
Und entsprechend haben wir mit Hochdruck unser Forschungsprojekt unrare.me 
(www.unrare.me) vorangetrieben. Gemeinsam mit dem Kindernetzwerk (knw) und der 
Medizinischen Hochschule Hannover (MHH) bauen wir ein soziales Netzwerk auf, wo 
Betroffene, Angehörige und Experten einen digitalen Ort der Vernetzung finden werden.   
 
Unser großer Dank gilt den B Zentren am UKB, den Ärztinnen und Ärzten in Bonn und in der 
Region, den Selbsthilfegruppen und Patientenorganisationen. Nur gemeinsam können wir 
etwas für Menschen ohne Diagnose und Menschen mit seltener Erkrankung bewegen. 
  
Wir wünschen allen Leserinnen und Lesern des Berichtes ein gesundes Jahr 2023 und danken 
für das Interesse an unserer Arbeit! 
 
Herzlichst, Ihr 
 

 
Prof. Dr. med. Lorenz Grigull für das Team des ZSEB 
  

http://www.unrare.me/


 4 

2 Darstellung des Zentrums für seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB) 
und seiner Netzwerkpartner 

 
Etwa 5 von 10.000 Menschen sind von einer seltenen Erkrankung betroffen. Rechnet man 

diese Prävalenz auf die Gesamtbevölkerung Deutschlands hoch, so leben fast 4 Millionen 

Menschen in der Bundesrepublik Deutschland mit einer seltenen Erkrankung. 

Das Zentrum für seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB) wurde im Februar 2011 als eines der 

ersten Zentren für seltene Erkrankungen in Deutschland gegründet. Das ZSEB ist seither im 

Universitätsklinikum Bonn integriert und arbeitet intensiv mit den mittlerweile 23 

angeschlossenen Behandlungszentren (B Zentren) und anderen Netzwerkpartnern 

zusammen.  

2.1 Das A Zentrum 
 
Die Dachstruktur des ZSEB wird nach den Kriterien des Nationalen Aktionsbündnisses für 

Menschen mit seltenen Erkrankungen (NAMSE) als A Zentrum bezeichnet. Das A Zentrum ist 

oft die erste Anlaufstelle für Menschen ohne Diagnose oder mit einer gesicherten seltenen 

Erkrankung. Für Betroffene mit seltenen Erkrankungen oder dem Verdacht auf eine seltene 

Erkrankung, die auf der Suche nach Informationen oder Expert:innen sind, übernimmt das ZSE 

Bonn eine Lotsenfunktion zu den Expert:innen der angeschlossenen Behandlungszentren (B 

Zentren) oder hilft bei der Identifikation geeigneter Ansprechpartner.  

Zudem werden übergeordnete Belange des Zentrums über das A Zentrum koordiniert und 

organisiert. Seit dem Sommer 2019 besteht das A Zentrum als eigenständige Abteilung des 

Universitätsklinikums Bonn.     
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Abbildung 1 A bis D: Anfragen Ratsuchender an das ZSEB in 2022 

 

Das Zentrum für seltene Erkrankungen hatte im Jahr 2022 insgesamt 650 schriftliche 

Anfragen. Diese sind entweder direkt per Email von den Ratsuchenden (69%), über Arztpraxen 

(6%), postalisch (15%) oder über das Kontaktformular (10%) eingegangen (Abb. 1B). 

Damit eine sachgerechte Bearbeitung der Anfragen für Ratsuchende schneller veranlasst 

werden kann, wurde das allgemeine Anfrageverfahren im Mai 2022 angepasst. Für eine 

vollständige Anfrage an das ZSEB ist seitdem a) eine persönliche Schilderung der 

Ratsuchenden, b) ein aktueller Arztbericht und c) eine Epikrise mit Überweisung des/der 

Hausärzt:in nötig. Im Verlgeich zum Vorjahr wird diese Anpassung auch in den monatlichen 

Anfragen sichtbar (Abb. 1C). 

Von allen Anfragen konnten ca. 65% direkt an einen/eine passende Ansprechpartner:in 

verwiesen werden. Etwa 15% der Anfragen wurden in den Bearbeitungsprozess des ZSEB 

aufgenommen (Abb.1D) und bei einem weiteren Drittel wurden fehlende Informationen 

nachgefordert. Ähnlich wie im Vorjahr wendeten sich mehr weibliche Ratsuchende (67%) an 

das ZSEB (Abb. 1A). 

 

6%
15%

69%

10%

KONTAKTMEDIUM ZUM ZSEB

Arztpraxen

postalisch

Email

Kontaktformular

C: Patientenanfragen pro Monat  
im Vergleich zum Vorjahr (total) 

67%

33%

weiblich

männlich

A: Geschlechterverteilung - Anfragen B: Kontaktmedium zum ZSEB 

D: Patientenanfragen 

0

20

40

60

80

100

120

Jan Feb Mrz Apr Mai Jun Jul Aug Sep Okt Nov Dez

2021 2022

0

50

100

150

200

250

300

an passenden
Ansprechpartner

am ZSEB
bearbeitet

fehlende
Schilderung



 6 

 

A Zentrum -  Team 

 

Im A Zentrum arbeiten zurzeit 17 Mitarbeiter. Seit Oktober 2021 leitet der Kinderarzt Prof. Dr. 

med. Lorenz Grigull das A Zentrum. Der wissenschaftliche Schwerpunkt der Arbeit sind die 

Entwicklung Diagnose-unterstützender Verfahren. Es bestehen langjährige Kooperationen mit 

Prof. F. Klawonn (Helmholtzzentrum für Infektionsforschung/Ostfalia University sowie Dr. ing. 

Werner Lechner, KImedi GmbH). Am ZSEB werden moderne Diagnose-unterstützende 

Verfahren eingesetzt - zum Teil in der Routine, zum Teil im Rahmen von Forschungsprojekten. 

 

Die administrative Koordination des Zentrums verantwortet Frau Nadine Weinstock (M.Sc.).  

Sie übernimmt die Kommunikation zwischen den Fachzentren am Standort des ZSEB, sowie 

zu anderen Typ A Zentren (bspw. im Netzwerk NRW-ZSE, der AG ZSE, sowie den 

Versorgernetzwerken).  

 

Seit April 2022 ist Fr. Dr. med. Mina Lyutenska (D.E.S.A.) Teil des ZSEB-Ärzteteams. Frau 

Lyutenska ist Fachärztin für Anästhesie mit Schwerpunkt spezielle Schmerztherapie und 

Palliativmedizin. Daneben arbeitet Herr Dr. med. Tim Bender, Assistenzarzt in Weiterbildung 

als ärztlicher Lotse am ZSEB. Seit 2020 arbeitet Dr. Bender im Rahmen seiner 

Facharztweiterbildung zum Facharzt für Humangenetik sowohl am ZSEB wie auch am Institut 

für Humangenetik /UKB. Schließlich arbeitet mit Frau Marzena Morawiec eine Fachärztin für 

Psychosomatische Medizin und Psychotherapie am ZSEB.  

 

Entsprechend dieser fachärztlichen Ausrichtung bearbeitet das ärztliche Team des ZSEB in 

einem strukturierten Prozess. So leisten wir unseren Beitrag, um bei Verdacht auf eine seltene 

Erkrankung schnellstmöglich die richtigen Schritte einzuleiten. 

  

Als erste Ansprechpartnerin für Patienten und Menschen ohne Diagnose fungiert weiterhin 

unsere Patientenlotsin, Frau Esther Fettich. Frau Fettich absolvierte eine Ausbildung als 

Gesundheits-/ und Krankenpflegerin und sammelte klinische Erfahrungen auf einer 

Intensivstation für Onkologie am UKB. Seit September 2020 ist sie als Lotsin regelmäßig „Ohr 

und Stimme“ für Ratsuchendein der Telefonsprechstunde. 
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Seit November 2021 ergänzt der Bereich „Kinderwunsch, Schwangerschaft und Geburt bei 

Frauen mit seltenen Erkrankungen“ von Frau Prof. Merz das ZSEB. Ihre Abteilung unterstützt 

Frauen mit einer seltenen Erkrankung vor, während und nach derSchwangerschaft 

Seit Mai 2022 läuft die Studie „MATERNALE MEDIZIN: Bedarfsadaptierte Versorgung 

Schwangerer mit Vorerkrankungen“ (ForMaT) von Frau Prof. Dr. Merz.  
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2.2 Die B Zentren 

 
Das A Zentrum arbeitet eng mit den angeschlossenen Behandlungszentren (B Zentren) 

zusammen. So wird die bestmögliche Versorgung der Menschen ohne Diagnose bzw. der 

Betroffenen / Familien mit einer seltenen Erkrankung gewährleistet. Die B Zentren am ZSE in 

Bonn sind in der Tabelle 1 aufgeführt. 

 Tabelle 1: Übersicht der Zentrums Struktur und dessen B Zentren 
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ZSE Bonn (A Zentrum) 
 

Vermittlung an einen 
passenden 

Ansprechpartner, 
Zusammenarbeit 

verschiedener Parteien 

Kinderwunsch, 
Schwangerschaft und Geburt 

bei Frauen mit seltenen 
Erkrankungen – Sprecherin: 

Prof. Dr. Merz 

Beratung, 

Öffentlichkeitsarbeit, 

Vernetzung 

Forschung und Lehre, 

Fortbildungen, 

Weiterbildungen 

 

 

   

Behandlungszentren (B Zentren)  

 Prof. Holz/Dr. Dr. 
Herrmann- seltene 

Augenerkrankungen 

Prof. Klockgether – seltene 
Bewegungsstörungen (Ataxien) 

Prof. Kramer –SE des 
Gesichts 

Prof. Skowasch – seltene 
Lungenerkrankungen 

 

Prof. Kornblum – seltene 
Muskelerkrankungen 

 Prof. Gohlke seltene 
endokrine Störungen des 

Kindes alters 

 Prof. Surges – seltene 
Epilepsien 

Prof. Aretz – seltene 
erbliche 

Tumorerkrankungen  
 

Dr. Kipfmüller - konnatale 
Fehlbildungen 

Prof. Oldenburg - SE des 
Gerinnungssystem  

Prof. Koob - seltene 
muskoloskelettale 
Erkrankungen und 
Knochentumoren  

Prof. Brossart - seltene 
hämatologische und 

onkologische 
Erkrankungen  

 

Prof. Betz - seltene 
Hypotrichosen 

PD Dr. Schäfer - seltene 
rheumatologische 

Erkrankungen 

Prof. Ganschow - seltene 
Lebererkrankungen im 

Kindesalter 

Prof. Müller - konnatale 
und perinatale 

Virusinfektionen 
 

PD Dr. Weydt - 
Motoneuronenerkrankun

gen und choreatische 
Bewegungsstörungen 

 PD von Websky-
Kurzdarmsyndrom, 

Darmversagen und intestinale 
Rehabilitation 

 Prof. Müller – seltene 
angeborene 

Lymphgefäßerkrankunge
n  

PD Dr. Schaefer; PD Dr. 
Schahab - seltene 

Gefäßerkrankungen 
 

Dr. Friese – spinale 
Muskelatrophie bei 

Kindern und Jugendlichen 

      Prof. Schneider - 
frontotemporale Demenz 

Dr. Fazeli – seltene 
Epilepsien des Kindes und 

Jugendlalters 
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Vernetzung der B Zentren 
 
Die Versorgung der Betroffenen beschränkt sich nicht nur auf die örtliche Expertise des 

jeweiligen Fachzentrums bzw. Behandlungszentrums, sondern ist auch durch verschiedene 

Vernetzungen und Kooperationen - auch standortübergreifend - gewährleistet.   

So ist das Zentrum für seltene rheumatische Erkrankungen zum Beispiel mit verschiedenen 

Ärzt:innen (national und international) vernetzt und Mitglied in internationalen und 

nationalen Kommissionen (OMERACT DGRH, EULAR, etc.) und Fachgesellschaften (Deutsche 

Gesellschaft für Phytotherapie, Deutsche Gesellschaft für Ultraschall in der Medizin, Deutsche 

Gesellschaft für Rheumatologie, Vasculitis Clinical Research Consortium, European Vasculitis 

Group, European Vasculitis Society, etc.). 

 

Einen Überblick über die Vernetzungen der Behandlungszentren finden Sie hier: 

 

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

 PH-Netzwerk Nordrhein 

 ph e.v. (Selbshilfeverein) 

 Sarkoidose-Netzwerk e.V. Bonn 

 Alpha-1-Center Bonn 

 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen; Prof. Dr. Cornelia Kornblum: 

 Europäisches Referenznetzwerke EURO-NMD, http://ern-euro-nmd.eu/ 

 Deutsches Referenzzentrum für neuromuskuläre Erkrankungen (DRN- NMD) 

 Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e.V. (DGM e.V.) 

 International Mito Patients IMP 

 Selbsthilfegruppe Glykogenose Deutschland e.V. 

 Pompe Deutschland e.V. 

 Deutsche Myasthenie Gesellschaft e.V. 

 

Zentrum für Hypotrichosen; Prof. Dr. Elisabeth Betz: 

 Alopecia Areata Deutschland e.V. 
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Zentrum für seltene angiologische Erkrankungen; Dr. Nadjib Schahab: 

 Frau Priv.-Doz. Dr. D. Hendig 

 Institut für Laboratoriums- und Transfusionsmedizin  

 Herz- und Diabeteszentrum Nordrhein-Westfalen der 

 Universitätsklinik der Ruhr-Universität Bochum in Bad Oeynhausen 

 PXE-Netzwerk 

 PXE-Selbsthilfegruppe Deutschland 

 

Zentrum für konnatale Fehlbildungen, Dr. Florian Kipfmüller: 

 Selbsthilfegruppe „Zwerchfellhernie bei Neugeborenen – CDH, e.V.“ 

 European Reference Network „ERNICA“ – Mitgliedsantrag gestellt 

 Congenital Diaphragmatic Hernia EuroConsortium 

 International CDH Study Group 

 

Zentrum für 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 – Neuaufnahme als Vollmitglied zum 01.01.2022  

 DRN Eye – Aufnahme als Expertenzentrum und Mitarbeit  

 DOG Sektion Genetik   

 

 

Zentrum für Frontotemporale Demenz: Prof. Dr. Anja Schneider Schneider: 

 

 FTLDc Netzwerk 

 

Zentrum für erbliche Tumorerkrankungen (NZeT): Prof. Dr. Stefan Aretz: 

 

 IOP erbliche Tumorsyndrome und IOP Molekulare Tumordiagnostik am CIO-ABCD 

 Deutsches Konsortium für Familiären Darmkrebs („HNPCC-Konsortium“) 

 Integratives Darmzentrum Bonn-Rhein-Sieg (IDZB) 
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 Europäisches Referenz-Netzwerk (ERN) für erbliche Tumorsyndrome (GENTURIS) 

 Nationales Versorgungs-Netzwerk erbliche Tumorerkrankungen 

 International Society for Hereditary Gastrointestinal Tumors (InSiGHT) 

 Arbeitsgemeinschaft erblicher Tumorerkrankungen (AET) der Deutschen 

Krebsgesellschaft (DKG) 

 Deutsches Referenz-Netzwerk / nationales Versorgungs-Netzwerk erbliche 
Tumorsyndrome (DRN-ETS) 

 Familienhilfe Polyposis coli e.V. (www.familienhilfe-polyposis.de): organisatorische 

Betreuung, Mitglied im wissenschaftlichen Beirat, Betreuung der Regionalgruppe Bonn 

 Selbsthilfegruppe CoBaLd für das Cowden-/Bannayan-Syndrom (https://shg-

cobald.de/): Gründung und Leitung der Gruppe durch J. Kionke. 

 Familienhilfe Darmkrebs e.V. für das HNPCC /Lynch-Syndrom (www.semi-colon.de) 

 BRCA-Netzwerk e.V. für den erblichen Brust- und Eierstockkrebs und andere erbliche 

Tumorerkrankungen (www.brca-netzwerk.de), Mitglied im wissenschaftlichen Beirat 

 Deutsche ILCO e.V. 

 

Zentrum für Seltene rheumatische Erkrankungen; PD Dr. Valentin Schäfer:  

 Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e.V. 

 Rheuma-Selbsthilfe-Bonn 

 Deutsche Vereinigung Morbus Bechterew e.V. 

 Sklerodermie-Selbsthilfegruppen 

 Lupus Erythematodes Selbsthilfegemeinschaft 

 Selbsthilfe-Kontaktstelle in NRW - Unterstützung zur Findung der richtigen 

Selbsthilfegruppe in NRW 

 

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

 

 EpiCare ERN 

 Epi25 

 ILAE Consortium on Complex Epilepsies 
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 ILAE SUDEP Task Force 

 Deutsche Epilepsievereinigung 

 Landesverband für Epilepsie Selbsthilfe Nordrhein-Westfalen e.V. 

 

Zentrum fürMotoneuronenerkankungen; PD Dr. Patrick Weydt: 

 

 ALS-Selbsthilfegruppe  

 deutsche Huntington Hilfe (DHH) - wissenschaftlicher Beirat  

 EHDN (P.Weydt Co-Chair)  

 MND-net 

 Mitglied der Neurology Science Advisory Group (SAG) der European Medicines Agency 

(EMA) 

 Mitglied des Wissenschaflichen Beirats der Deutschen Huntington Hilfe (DHH) 

 

Zentrum für seltene Bewegungsstörungen; Prof. Dr. Thomas Klockgether: 

 Deutsche Heredo-Ataxie-Gesellschaft (DHAG) (Stuttgart) 

 Tom Wahlig-Stiftung (Münster) 

 EuroAtaxia (London, UK) 

 

Zentrum für seltene Bewegungsstörungen; Prof. Dr. Andreas Müller: 

 Bundesverband Angeborene Gefäßfehlbildungen e. V. 

 Deutsche interdisziplinäre Gesellschaft für Gefäßanomalien e. V. (DiGGefa) 

 GeNeRaRe- German Network of RASopathy Research 

 

Zentrum für seltene hämatologische und onkologische Erkrankungen; Prof. Dr. Peter Brossart: 

 Prof. Nickenig (UKB, Kardiologie) 

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

 Centrum für chronische Immundefizienz (CCI), Prof. Warnatz, Freiburg 

 Leukämie-Initiative Bonn 
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 MPN-Netzwerk 

 Deutsche Studiengruppe myeloproliferative Neoplasien (GSG-MPN) 

 Deutsch-Österreichische AML Studiengruppe (AML-SG) 

 Deutsche MDS-Studiengruppe (D-MDS) 

 Studienallianz Leukämie (SAL) 

 CML Studiengruppe 

 Prof. Dr. D. Wolf (UK Innsbruck, Österreich) 

 Dr. C. Jansen (UKB; Gastroenterologie) 

 Prof. Dr. N. Kroeger (UKE, Hamburg) 

 Prof. Dr. T. Bruemmendorf (UK Aachen) 

 Prof. Dr. S. Koschmieder (UK Aachen) 

 Prof. Dr. H. Gisslinger (AKH Wien, Österreich) 

 Prof. Dr. U. Germing (UK Düssledorf) 

 Arbeitsgemeinschft Endorkine und Neuroendokrine Onkologie (AG-ENEO) 

 AIO-Studiengruppe Neuroendokrine Tumore 

 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 Würzburg) 

 

Zentrum für Kurzdarmsyndrom, Darmversagen und intestinale Rehabilitation; PD Dr. Martin 

von Websky 

 Deutsche ILCO e.V. (Die Selbsthilfevereinigung für Stomaträger und Menschen mit 

Darmkrebs, sowie deren Angehörige 

 Rehaklinik Bad Brückenau 

 Rehaklinik Bad Neuenahr 

 Ernährungsberatung im Haus 
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Zentrum für Frontotemporale Demenz; Prof. Dr. Anja Schneider: 

 Dt. Alzheimergesellschaft 

 Dt. PSP Gesellschaft 

 FTD Selbsthilfegruppe am LVR Klinikum Bonn 

 

Zentrum für seltene Erkrankungen des Gesichtes; Prof. Dr. Dr. Franz-Josef Kramer: 

 Deutschen, der Österreichischen und der Schweizerischen Gesellschaft für Mund-

Kiefer-Gesichtschirurgie (DGMKG, ÖGMKG und SGMKG) 

 Ortsgruppe Bonn des Selbsthilfenetzwerks Kopf-Hals-Mund-Krebs e.V. 

Thomas Mann Str. 40; 53111 Bonn; info@kopf-hals-mund-krebs.de 

 Deutscher Interdisziplinärer Arbeitskreis LKG-Spalten / Kraniofaziale Anomalien 

 

3 Qualitätssicherung 
 

3.1  Qualitätssicherung  
 
Das ZSEB ist als Abteilung des Universitätsklinikums Bonn von der Zertifizierungsstelle der TÜV 

SÜD Management Service GmbH gemäß der Qualitätsmanagementnorm ISO 9001:2015 

zertifiziert. Das Zertifikat ist bis zum 18.01.2023 gültig. Zuletzt im Oktober 2022 wurde das 

UKB erneut auditiert. Das ZSEB ist in das QM-System des UKB eingebunden. Das ZSEB nimmt 

regelmäßig an Qualitätszirkeln und Fortbildungen der Uniklinik Bonn teil. Auch im Bereich der 

Gefährdebeurteilung ist das ZSEB tätig, im Besonderen durch aktive Teilnahme an der 

Handlungshilfe 4.0, die sich mit dem Übertragungsschutz im Arbeitsschutz befasst. 

Im ZSEB ist ein eigener PDCA Zyklus implementiert. Dazu werden in wöchentlichen 

Teammeetings über aktuelle Projekte und Entwicklungsmöglichkeiten besprochen (Plan) und 

Aufgaben einzelnen Personen zugewiesen (Do). Über den Fortschritt und auftretende 

Probleme wird im jeweils folgenden Meeting berichtet (Check), so dass konstruktive Lösungen 

im Team erarbeitet werden können und im Folgenden auch umgesetzt werden (Act). Die 

Meetings finden immer montags im Kernteam sowie donnerstags mit allen Mitarbeitern, 

inklusive SHK) statt. In regelmäßigen Abständen werden interne Workshops zu 

Fallpräsentationen, Brieferstellung und z.B. ein Untersuchungskurs für Studierende 

mailto:info@kopf-hals-mund-krebs.de
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angeboten und durchgeführt. Neue Mitarbeitende werden entsprechend einem einheitlichen 

Einarbeitungskonzept eingearbeitet. Ihnen stehen Mentoren zur Seite. 

Damit das Wissen innerhalb des ZSEB optimal genutzt und weitergetragen werden kann, hat 

das Team „ZEBRA“, ein „Expertenwiki“ aufgebaut. Um neu gewonnenes und wertvolles 

Wissen nicht zu verlieren und dieses so gut wie möglich in zukünftige Fallbearbeitungen am 

ZSE einbeziehen zu können, werden besondere Kasuistiken intern gesammelt. Die 

systematisch festgehaltenen Symptombilder bringen unterschiedliche Erkenntnisse 

zusammen und dienen der Strukturierung des erarbeiteten Wissens im Kontext der 

Bearbeitung eines Patienten-Falles. Perspektivisch werden diese Informationen bei 

zukünftigen Fallbearbeitungen den Rechercheprozess unterstützen und langfristig diese 

Daten- und Wissensressource auch multinational zu nutzen. 

Für die Versorgung von Patienten ohne Diagnose und mit seltenen Erkrankungen wurden 

umfangreiche SOPs erarbeitet. Diese SOPs definieren alle relevanten Prozesse des ZSEB. Alle 

SOPs sind auf dem Server des ZSEB und ab diesem Jahr auch im QM System des UKB für 

Mitarbeitende einsehbar. Ein Einarbeitungskonzept für neue Mitarbeiter wurde ebenfalls 

entwickelt und implementiert.  

 

3.2 Anstehende Zertifizierung über ClarCert  
 
Seit November 2021 besteht die Möglichkeit als NAMSE Typ A Zentrum für seltene 

Erkrankungen über ClarCert an dem Zertifizierungsprozess teilzunehmen. Die Anforderungen 

der Zertifizierung werden durch die Kriterien des Nationalen Aktionsbündnisses für Menschen 

mit seltenen Erkrankungen (NAMSE) und den Kriterien des Gemeinsamen Bundesausschusses 

(G-BA) festgelegt. Das ZSEB strebt eine Zertifizierung nach ClarCert für das Jahr 2023 an. 

 

 

3.3 Kodierung SE  

 
Das Gesetz für Digitale-Versorgung-und-Pflege-Modernisierung (DVPMG) soll laut dem 

Bundesministerium für Gesundheit am 01.04.2023 in Kraft treten. Weitere Infos unter 

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

lp/dvpmg.html Dieses Gesetz verpflichtet die Zentren für seltene Erkrankungen nach §301 

https://www.bundesgesundheitsministerium.de/service/gesetze-und-verordnungen/guv-19-lp/dvpmg.html
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/service/gesetze-und-verordnungen/guv-19-lp/dvpmg.html
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Abs. 2 Satz 4 SGB V zur Kodierung und Übermittlung seltener Krankheiten (Orphacodes). Im 

Rahmen der CORD-MII (Collaboration on Rare Diseases-Medizin Informatik) Initiative soll 

dieses Ziel umgesetzt werden. Mit einem Update über Diacos wurden die technischen 

Voraussetzungen geschaffen, um seltene Erkrankungen mittels OrphaCode und Alpha ID am 

Standort Bonn codieren zu können.  
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4 Versorgung von Menschen mit seltener Erkrankung oder ohne 
Diagnose am ZSEB 

 

4.1 Sprechstunde  
 
Die Telefon-Sprechstunde des Zentrums dient der ersten Kontaktaufnahme für Menschen 

ohne Diagnose oder dem Verdacht auf eine seltene Erkrankung. Diese findet dienstags und 

mittwochs von 13:00-15:30 Uhr, sowie donnerstags von 10:30-12:00 Uhr statt. Ratsuchende 

können sich entweder telefonisch melden oder auch per Email (info.zseb@ukbonn.de) ihre 

Anfrage skizzieren. Alle Anfragen werden dann im nächsten Schritt strukturiert im Team 

besprochen, das weitere Vorgehen festgelegt und dokumentiert. 

 

4.2 Umgang mit Anfragen an das ZSEB 

 
Nach dem Eingang einer Anfrage (in der Regel postalisch) wird diese durch die Lotsin an das 

ärztliche Team weitergegeben. Alle Anfragen werden dann im ärztlichen Team strukturiert 

bearbeitet und die Ratsuchenden erhalten eine Empfehlung zum weiteren Prozedere. 

Entweder es erfolgt eine intensive Aufarbeitung am A Zentrum des ZSEB (Option a), oder es 

wird eine Empfehlung zu einem geeigneten Fachexperten ausgesprochen (Option b) oder es 

findet eine Vermittlung an eines der angeschlossenen Behandlungszentren statt (Option c).  

 

4.3 Transitionskonzept  
 
Mit Erreichen der Volljährigkeit endet im Regelfall die kinderärztliche Betreuung und es erfolgt 

die Transition in den Erwachsenenbereich. Für Menschen mit seltener Erkrankung ist dieser 

Prozess besonders belastend. Das ZSEB unterstützt ratsuchende Familien auch in dieser 

Hinsicht. Das ZSEB orientiert sich aktuell für die Transition an den von Grasemann et al. (2020) 

in der Monatsschrift Kinderheilkunde publizierten Empfehlungen und arbeitet an einer 

Ausgestaltung des Transitionskonzeptes. 

 
 

4.4 Interdisziplinäre Fallkonferenzen (erwachsene / pädiatrische Patienten) 
 
Das ZSEB bietet wöchentliche, offene Fallkonferenzen für erwachsene Patient:innen an. 

Zusätzlich findet einmal pro Monat auch eine Fallkonferenz für pädiatrische Patient:innen 

statt. Die Fallkonferenz wird vom A Zentrum koordiniert und organisiert. An beiden 

mailto:info.zseb@ukbonn.de
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Fallkonferenzen nehmen auch Kolleg:innen anderer Zentren für seltene Erkrankungen teil und 

stellen - nach vorheriger Anmeldung - auch eigene Patient:innen vor.  Im Rahmen der 

Fallkonferenzen finden auch Fortbildungen statt, die von der Ärztekammer Nordrhein 

anerkannt sind.  

Sämtliche Fallkonferenzen werden hinsichtlich der Anwesenden, der Patient:innen, der 

Fragestellungen und des Ergebnisses dokumentiert. Über die Ergebnisse - beispielsweise 

Verdachtsdiagnosen, weitere Empfehlungen zur Diagnostik oder Therapieempfehlungen - 

werden die Patient:innen und behandelnde Ärzt:innen postalisch bzw. im persönlichen 

Gespräch und in einer ausführlichen ärztlichen Stellungnahme informiert. Nach der erneuten 

Kontaktaufnahme mit den Patient:innen durch das Follow-Up-System des A Zentrums werden 

die teilnehmenden Kolleg:innen über den aktuelle Stand der Behandlung und 

Behandlungserfolge informiert. 

In den Fallkonferenzen werden ebenfalls gemäß dem Vorgehen des Projektes TRANSLATE 

NAMSE und des Vertrags zur besonderen Versorgung nach § 140a SGB V unklare Fälle mit der 

Frage nach einer Exomdiagnostik diskutiert. Sehen die teilnehmenden Expert:innen eine 

solche Diagnostik als sinnvoll an, so kann eine Exomdiagnostik nach entsprechender 

Information und Zustimmung der Patient:innen und der Krankenkasse auch als Kassenleistung 

erfolgen. 

 

4.5 Telemedizinische Leistungen (Videosprechstunde, virtuelles Krankenhaus)   
 
Mit dem Beginn der Corona-Pandemie in 2020 wurde am ZSEB auch eine Videosprechstunde 

für Menschen ohne Diagnose bzw. für die Ratsuchenden etabliert. Als Alternative zu einem 

Ambulanztermin können Betroffene, deren Fall am ZSEB bearbeitet wird, für ein 

Anamnesegespräch auch auf die Videosprechstunde ausweichen. Besonders von Vorteil ist 

dies für Patient:innen, die ansonsten eine lange Anfahrt nach Bonn hätten. 

Neben den digitalen Anamnesegesprächen, die sowohl im Bereich der Erwachsenen und 

Kinder am ZSEB großen Zuspruch finden, bietet auch Frau Morawiec (Fachärztin für 

Psychosomatische Medizin und Psychotherapie) Video-gestützte  Einzelkontakte an.  
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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 interdisziplinären Fallkonferenzen. ERNs kommen nach dem 

Durchführungsbeschluss der Europäischen 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 gehören 

auszugsweise: 

 

1. Neurological Diseases (ERN-RND) http://www.ern-rnd.eu/expertcentres/#expert-
centres-for-rare-neurological-diseases: (Prof. Dr. Klockgether) 
 
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) 
 
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 Kipfmüller)  
 
7. ERN PAEDCAN for pediatric oncology ([https://paedcan.ern-
net.eu)]https://paedcan.ern-net.eu) (Dr. Calaminus) 
 

 

Im Jahr 2021/2022 wurden die Deutschen Referenznetzwerke (DRN) gegründet. Inzwischen 

gibt es national 12 solcher Netzwerke (https://www.se-atlas.de/drn), in denen sich Experten 

aus verschiedenen Bereichen zusammengeschlossen haben. Die einzelnen Netzwerke 

fokusieren sich jeweils auf eine Erkrankung oder eine Erkrankungsgruppe. Um die Versorgung 

von Betroffenen mit einer seltenen Erkrankung zu verbessern, arbeiten hier Ärzt:innen, 

Wissenschaftler und zum Teil auch Selbsthilfeorganisation überregional zusammen. 

Der Standort Bonn beteiligt und/oder koordiniert drei dieser Netzwerke:  

 Deutsches Referenznetzwerk für seltene neuromuskuläre Erkrankungen (DRN-NMD; 

Prof.Dr. Kornblum) 
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 Deutsches Referenznetzwerk für erbliche Tumorerkrankungen (DRN-ETS; Prof. Dr. 

Aretz) 

 Deutsches Referenznetzwerk für seltene Eplilepsien (Prof. Dr. Surges/Dr. Fazeli) 
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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 der wöchentlichen interdisziplinären Fallkonferenz  
 
Am Zentrum für seltene Erkrankungen Bonn findet wöchentlich eine interdisziplinäre 

Fallkonferenz statt. An diesen Fallbesprechungen nehmen sowohl interne (=UKB Ärzt:innen) 

als auch externe Ärztinnen und Ärzte teil.  

Zu Beginn jeder Fallkonferenz findet eine Fortbildung mit unterschiedlichen Themen und 

Schwerpunkten statt. Die Anerkennung erfolgt regelmäßig durch die Ärztekammer Nordrhein. 

Im Berichtsjahr 2022 mussten pandemiebedingt weiterhin viele Präsenzveranstaltungen 

abgesagt werden, alternativ wurden digitale Formate genutzt. 

Prof. Grigull referierte an den Wicker-Kliniken zum Thema seltene Erkrankungen und 

Diagnose-Unterstützung. 

 

5.2 Fortbildungsakademie (FAKSE) 
 
Der Verbund der Zentren für seltene Erkrankungen in Nordrhein-Westfalen (NRW-ZSE) hat 

2017 eine Fortbildungsakademie (FAKSE) gegründet. Im Rahmen der FAKSE werden 

unterschiedliche Fortbildungsangebote im Kontext seltener Erkrankungen konzipiert und 

durchgeführt. Im November 2022 fand die Veranstaltung „Zebras und Kolibris II – neue Fälle 

aus der Praxis“ statt. Zudem wurde im Netzwerk NRW-ZSE 2022 eine „Masterclass“ für 

Studierende etabliert. Die Masterclass ist ein Angebot des NRW-ZSE unter der Federführung 

des ZSEB und basierend auf einem Lehrkonzept des ZSEB für interessierte 

Medizinstudierende. Es wurde im Wintersemester 2022 erstmals und mit sehr positiver 

Resonanz seitens der Teilnehmenden und der Referrienden veranstaltet. In insgesamt 8 

Seminaren wurden Medizinstudenten aus ganz NRW (!) ein Einblick in die besonderen 

Herausforderungen im Kontext der seltenen Erkrankungen aus Sicht von Ärzten, Zentren für 

seltenen Erkrankungen und Patient:innen vermittelt. 
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5.3 weitere Fortbildungen 
 
Fort- und Weiterbildungen, sowie Patienteninformationsveranstaltungen werden nicht nur 

seitens des A Zentrums gefördert. Eine Vielzahl von Veranstaltungen werden über die B 

Zentren des ZSE Bonn angeboten und/oder durchgeführt. Eine Ünbersicht der 

Veranstaltungen aus dem Jahr 2022 finden Sie hier: 

 

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

 I.R. der klinikinternen Weiterbildungsreihe (Fallvorstellungen, Journal Club) und der 

DZNE Lecture Series 

 Klinikinterne Fortbildungen i.R. der Assistenzarztweiterbildung, gemeinsam mit der 

Klinik für Psychiatrie 

 

Kurzdarmsyndrom, Darmversagen und intestinale Rehabilitation, PD Dr. Martin von Websky :  

 Mitarbeit im Education Comitee der CIRTA - Online-Fortbildungen  

 eingeladener Festvortrag: Malabsorption nach Bauchchirurgie- was für 
Möglichkeiten gibt es? Jubiläum 50 J Bestehen der deutschen Ilco e.V., Mai 2022 
Brühl 

 

 eingeladener Vortrag: Chirurgische Therapieoptionen aus viszeralchirurgischer Sicht, 
Kongress Kinder und Jugendmedizin, Sept 2022 Düsseldorf 

 

 eingeladener Vortrag: Experimental immunosuppression models in intestinal 
transplantation, Pedsintestine Toronto Canada Oct 2022 

 

 Vorsitz: Chronisches Darmversagen und Kurzdarmsyndrom, Ernährung 2022, 
Medizin fürs Leben DGEM Kongress Bremen Juni 2022 
 

 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen; Prof. Dr. Cornelia Kornblum: 

 Muskelzentrumssitzungen des Muskelzentrums Nordrhein, 3-Monats-Turnus 

 Neuromuskuläre Fallkonferenzen Bonn, 4-Wochen Turnus 

 9. Koblenzer Neurologie Symposium, 19.03.2022: Vortrag „Klinisches Spektrum und 

Therapie mitochondrialer Erkrankungen“ 

 Advisory Board Amicus Therapeutics, 20.06.2022 „Understanding clinical 

management, treatment decisions and infusion management in Pompe disease“ 
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 8th EAN Congress – 25.06.2022, Wien, Österreich. Focused workshop (FW06):  How to 

confirm a diagnosis of possible mitochondrial disease. An evidence-based approach. 

The diagnostic algorithm. 

 95. Kongress der Deutschen Gesellschaft für Neurologie 2022, Neurowoche, 

Industriesymposien Sanofi und Amicus zum Thema „Seltene neuromuskuläre 

Erkrankungen“ und Morbus Pompe, 03.11.2022 und 04.11.2022, Berlin 

 Amicus Workshop, Sektion neuromuskuläre Erkrankungen, Universitätsklinikum Bonn, 

08.11.2022: „Morbus Pompe“ mit Ambulanz-, Schlaflabor- und Muskellaborbegehung 

 LHON Expert, 11. & 12. November 2022, Vortrag: „Mitochondriale Erkrankungen 

jenseits des Auges“, Hamburg 

 Research Committee Meeting, European Neuromuscular Center ENMC, 08.04.2022 

(digitales Meeting) und 18.11.2022 (Amsterdam, World Trade Center) 

 

Zentrum für Seltene rheumatische Erkrankungen; PD Dr. Valentin Schäfer:  

 2. Sono-Workshop im Medizinikum 

 

Zentrum für konnatale Fehlbildungen; Leitung: Dr. Florian Kipfmüller: 

 Gesellschaft für Neonatologie und Intensivmedizin, European Association of Pediatric 

Societies, Deutsche Interdisziplinäre Vereinigung für Intensivmedizin, European ELSO 

congress 

 Feto-Neonatale Akademie: „Postnatale Versorgung von Neonaten mit CDH“ 

 Neonatal Hemodynamic Research Center: “Hemodynamic treatment strategies in 

CDH” 

 Mitarbeit im Scientific Committee „Congenital Diaphragmatic Hernia International 

Symposium 2022”  

 

Zentrum für seltene Augenerkrankungen; Prof. Dr. Frank Holz: 

 Interne Fortbildung 

 Journal Club – jeden Donnerstag 7:45 Uhr  

 Fallvorstellungen – jeden Dienstag 7:45 Uhr 
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 „Big Fun“ Assistentenfortbildung –Montag aller 2 Wochen, 16:00 Uhr 

 Hauptfortbildung, interne und externe Referenten, offen für Fakultät und 

niedergelassenen Kollegen– jeden Dienstag 16:00 Uhr 

 AuBo Eye Update – online Fortbildung des gesamten deutschsprachigen Raums 

(>1000 Teilnehmer) - 18.09.2021 

 OCT Workshop - 25.08.2021  

 MFA Fortbildungen 24.03.2021  

 ERN-Eye GREET – virtuelle Fallvorstellungen 26.03.2021, 11.06.2021, 

02.09.2021, 17.12.2021 

 

Zentrum für erbliche Tumorerkrankungen; Prof. Dr. Stefan Aretz: 

 

 Im Rahmen des „Journal Clubs“ des Instituts für Humangenetik ca. 3 Vorträge pro Jahr 

zu erblichen Tumorerkrankungen 

 Im Rahmen der studentischen Lehre Vorlesung und Seminar über erbliche 

Tumorerkran-kungen 

 Webinar ERN GENTURIS: How to identify families with GENetic TUmour RIsk 

Syndromes. 06.04.2022 

 Gastrointestinal Polyposis Syndromes. ESHG ERN GENTURIS course in hereditary 

cancer. 23.09.2022 

 Identifizierung von Patienten / Familien mit erblichen Tumorsyndromen. 

Krebsinformations-dienst am DKFZ Heidelberg. 10.05.2022 

 Genetics of familial colorectal cancer. International Graduate School Clinical and 

Population Science (CPS), Universität Bonn. 19.05.2022 

 6 Vorträge auf internationalen wissenschaftlichen Tagungen (InSiGHT, EHTG, ESHG) 

 Aufgrund der Corona-Pandemie konnten zahlreiche sonst regelmäßig stattfindende 

Veranstaltungen leider nicht durchgeführt werden, hierunter fallen: 

• Vorträge auf den jährlichen „Informationstagen Lynch-Syndrom / HNPCC“ 

der Familienhilfe Darmkrebs in Düsseldorf 

• Fortbildungsveranstaltungen am UKB und regionalen Darmzentren über 

Erbliche Tumor-syndrome  
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• Vorträge und Vorsitz auf dem Jahreskongress der Deutschen Gesellschaft 

für Chirurgie in der Sitzung „Hereditäre Tumorsyndrome des 

Gastrointestinaltraktes“ 

• Vortrag auf dem Jahreskongress der Deutschen Gesellschaft für Innere 

Medizin „Klinische Versorgung von erblichen Tumorerkrankungen“Weitere  

 

Aktivitäten im Bereich der Patientenversorgung: 

 Regelmäßige Teilnahme am Molekularen Tumorboard des UKB / CIO-Bonn  

 Regelmäßige Teilnahme am Molekularen Tumorboard des CIO-ABCD 

 Aufbau des Deutschen Referenz-Netzwerks Erbliche Tumorsyndrome (DRN-ETS) 

 

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

 

 Bonner Epilepsie Seminar (4 Veranstaltungen pro Semester) 

 2. Interdisziplinäres Symposium zu Diagnostik und Therapie dissoziativer und 

funktioneller Störungen“, 20.08.2022 

 3. Otto-Löwenstein Symposium, 12.11.2022 

 

Zentrum für Motoneuronenerkrankungen; PD Dr. Patrick Weydt: 

 Jährlicher ALS-Informationstag Bonn 

 

Zentrum für konnatale und perinatale Virusinfektionen; Prof. Dr. Andreas Müller: 

 Vortrag: Angeborene lymphatische Anomalien bei Patienten mit Noonan-Syndrom-

Diagnostik und Therapie 

 ZSEB Sommersymposium 24.08.2022 (A. Müller) 

 Vortrag: Treatment of lymphatic malformations in Noonan patients with trametinib - 

The Bonn experience 

 8th International Meeting on Rare Disorders of the RAS-MAPK Pathway 12.11.2022 (A. 

Müller) 
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 Vortrag: Lymphatic imaging in RASopathies: pattern of abnormalities 

 8th International Meeting on Rare Disorders of the RAS-MAPK Pathway 12.11.2022  

 

Zentrum für seltene Bewegungsstörungen; Prof. Dr. Thomas Klockgether: 

 T. Klockgether. Seltene Bewegungsstörungen. 1. Sommersymposium des Zentrums für 

Seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB), Bonn, 24.08.2022. 

 J. Faber. SARA training. ICAR Meeting, Dallas (TX), USA, 03.11.2022. 

 T. Klockgether. Spinozerebelläre Ataxien: Frühe Krankheitsstadien. DHAG (virtuell), 

21.11.2022. 

  

Zentrum für seltene hämatologische und onkologische Erkrankungen; Prof. Dr. Thomas 

Brossart: 

 19.01.2022 Post-ASH Höhepunkte (hämatologische Neoplasien) 

 09.03.2022 Update Immunonkologie (mit hämatologischen Neoplasien) 

 25.05.2022 Interne Fortbildung: MPN mit Prof. Koschmieder /Aachen 

 08.06.2022 Round-Table MPN/ITP 

 16.06.2022 POST-Chicago Höhepunkte (mit NET) 

 17.08.2022 Multiples Myelom (mit Anyloidose) 

 

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

 Wöchentliche Fallkonferenzen zusammen mit Mitarbeitern der Neuroradiologie 

 

 

5.4 Lehre am ZSEB - Wahlfach für Medizinstudierende 
 

Das A Zentrum des ZSEB bietet zwei Wahlfächer für Medizinstudenten der klinischen Semester 

an:  

 „Wahlfach Differentialdiagnostik seltener Erkrankungen“ 

  „Wahlfach Pedagotchi“ (Kooperation mit der Medizinischen Hochschule Hannover) 
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Im „Wahlfach Differentialdiagnostik seltener Erkrankungen“ wird den Studierenden ein 

umfassender Einblick in die Besonderheiten des Themas „Seltene Erkrankungen“ gegeben. Die 

speziellen Herausforderungen werden dabei aus verschiedenen Blickwinkeln beleuchtet. 

Besondere Bedarfe im Kontext einer seltenen Erkrankung werden vertieft und anhand von 

Fallbeispielen erarbeitet. Das modular konzipierte Wahlfach zeigt Studierenden vom 

Leitsymptom über die Diagnostik hin zur Therapie die Besonderheiten der Versorgung für 

Menschen mit einer seltenen Erkrankung. Das Wahlfach konnte in den letzten Jahren sowohl 

komplett digital als auch in Präsenz durchgeführt werden.  

Im „Wahlfach Pedagotchi“ bearbeiten Studierende virtuelle Patienten in einer App und 

müssen im Rahmen der Behandlung am Handy klinische Entscheidungen treffen. Die 

Fallbeispiele und die jeweiligen klinischen Fragestellungen werden dann im Seminar vertieft. 

In 2021 gelang es erstmalig, das Wahlfach als digitale Veranstaltung an zwei Standorten 

gemeinsam und synchron (Bonn und Hannover) zu realisieren. 

Das Thema (ausgewählter) seltener Erkrankungen und Patienten ohne Diagnose ist daher 

grundsätzlich Bestandteil des universitären Curriculums.  Zusätzlich wird das Thema „seltene 

Erkrankungen“ in unterschiedlichen Fachdisziplinen im Rahmen des Studienganges 

Humanmedizin und der Neurogenetik gelehrt. 

 

5.5 Workshop Kinderonkologie: SICKO  
 

Prof. Lorenz Grigull unterstützt konzeptionell und praktisch das Tainings- und 

Fortbildungskonzept SICKO.  

 

SICKO wurde entwickelt, um im Spannungsfeld „Kinderonkologie“ Mitarbeitende für ihren 

Alltag zu trainieren. SICKO bietet unterschiedliche Workshops an, während derer mit 

praktischen Übungen im multidisziplinären Team trainiert und gelernt wird. Hinter dem 

Namen SICKO (Sicherheit in der Kinderonkologie) verbirgt sich ein interdisziplinäres Team, das 

Workshops entwickelt, individuell anpasst und Teams dabei hilft, ihre Stärken zu entdecken. 

Seit Januar 2015 ist es möglich, an SICKO Workshops teilzunehmen.   

 

Neue Mitarbeitende werden auf die spezifischen Anforderungen vorbereitet und erfahrene 

Mitarbeiter können ihre Kenntnisse vertiefen.  Durch einen ausgewogenen Mix von Theorie 

und praktischen Übungen (z.B. Lumbal- / Knochenmarkpunktion am Modell, Port-/Broviac-
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Simulation, Gesprächstechniken, Simulation von Notfallsituationen) können sich Mitarbeiter 

gemeinsam (= pflegerisches und ärztliches Personal gemeinsam!) für ihre Tätigkeit im 

Arbeitsgebiet „Kinderonkologie“ rüsten. 

Im Mai 2022 reiste das SICKO-Team an die Kinderklinik „Kemperhof“ in Koblenz. Im 2-tägigen 

Workshop kamen Mitarbeitende aus Koblenz, Köln und Mainz zu einem intensiven fachlichen 

Austausch zusammen. 

 

 

6 Interaktion und Austausch mit anderen Zentren für seltene 
Erkrankungen 

 

6.1 AG ZSE 
 
Als Mitglied der Arbeitsgemeinschaft der Zentren für seltene Erkrankungen beteiligt sich Herr 

Prof. Grigull regelmäßig an den Sitzungen der AG.  

 

6.2 AG Lotsen 
 
Die Arbeitsgruppe der Lotsen und Koordinatoren hat sich 2021 formiert. In dieser 

Arbeitsgemeinschaft werden Themen, die die verschiedenen Aspekte der Arbeit an ZSEs 

berühren, besprochen. In den gemeinsamen Treffen werden zum Beispiel die 

unterschiedlichen Abläufe der Zentren erörtert und diskutiert. Dies dient zum einem dem 

Angleich der Arbeit in der Versorgungslandschaft innerhalb der Zentren für seltene 

Erkrankungen und zum anderen der Verbesserung der Arbeitsabläufe und Strukturen in den 

jeweiligen Zentren. Einmal im Jahr findet zudem eine Lotsenschulung statt, bei der sich die 

Lotsen und Koordinatoren bei Fachvorträgen weiterbilden und anschließend austauschen 

können. 

 

6.3 NRW ZSE 
 
In dem Verbund der NRW-ZSEs finden regelmäßige (monatlich) Qualitätszirkel statt, innerhalb 

derer die Möglichkeit besteht, über spezielle, ggf. auch ungeklärte Fälle zu diskutieren. Hier 

wird die Fachexpertise aus verschiedenen Bereichen der Medizin wie auch der seltenen 

Erkrankungen in der Pädiatrie und der Erwachsenenmedizin gebündelt. Solche „nord-rhein-
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westfälischen Fallkonferenzen“ stellen eine ganz besondere Konzentration der Fachexpertise 

für seltene Erkrankungen dar. Hier kann zusätzlich der patientenzentrierte Austausch über die 

Möglichkeit der Versorgung erfolgen, um die für den Patienten geeignetste Therapie und 

Methoden der Versorgung zu finden und anzuwenden. Der Homepage des NRW-ZSEs kann 

man weitere Veranstaltungen entnehmen, die im Rahmen des Netzwerks stattfinden. Dazu 

gehört beispielsweise die Teilnahme einer Lotsenschulung oder auch Veranstaltungen am Tag 

der seltenen Erkrankungen. Des Weiteren verfolgt das Netzwerk NRW-ZSE die Verbesserung 

der medizinischen Ausbildung sowie der Schulung von niedergelassenen Kollegen im Bereich 

der seltenen Erkrankungen. 

 

7 Anzahl der humangenetisch gesicherten Diagnosen gegenüber 
bisher unklaren Diagnosen 

 
Die humangenetische Diagnostik wird am ZSEB durch das Institut für Humangenetik der 

Universitätsklinik Bonn durchgeführt. Gemäß des im Versorgungsforschungsprojekt 

TRANSLATE NAMSE erarbeiteten Konzepts werden unklare Fälle von Patienten in einer der 

interdisziplinären Fallkonferenz des ZSEB besprochen (s.o.). Durch die in der Fallkonferenz 

durch die Experten empfohlene Diagnostik (Exomdiagnostik oder bei spezifischen 

Verdachtsdiagnosen NGS-Panel) wurden im Jahr 2022 46 Diagnosen bei bisher unklaren Fällen 

gestellt. 

Das Zentrum für seltene Erkrankungen und klinische Genommedizin nimmt am Vertrag zur 

besonderen Versorgung nach § 140a SGB V des Verbands der Ersatzkassen (VdEK) und seit 

2022 auch der AOK teil. Im Herbst 2022 traten die ersten Betriebskrankenkassen (BKK) dem 

Vertrag zur besonderen Versorgung bei und das ZSEB kann auch Versicherten dieser 

Krankenkassen eine (Trio-)Exomsequenzierung anbieten.  

8 Leitlinien und Konsensuspapiere mit Beteiligung des ZSEB 
 
Damit aktuelles medizinisches Wissen weitergegeben wird und Patient:innen ordnusgemäß 

behandelt werden können, arbeiten insbesondere die B Zentren an verschiedenen Leitlinien, 

sowei Konsensuspapieren mit. Einige sind hier aufgelistet: 
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Leitlinie Art B Zentrum Zuständiger 

Ataxien des 
Erwachsenenalters 

AWMF/DGN 
Leitlinie 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

Standards bei Ataxie-
Behandlung 

Konsensuspapier/
Ataxia Global 
Initiative (AGI) 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

klinische Evaluation bei 
Ataxien 

Konsensuspapier/
Ataxia Global 
Initiative (AGI) 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

Training klinischer 
Evaluation bei Ataxien 

Konsensuspapier/
Scale for the 
Assessment and 
Rating of Ataxia 
(SARA) 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

Für Parkinson-Syndrome S2k Zentrum für 
Frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja 
Schneider 

Für Demenz S3 Zentrum für 
Frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja 
Schneider 

Mitochondriale 
Erkrankungen 
Leitlinien für Diagnostik 
und Therapie in der 
Neurologie 

S1 Zentrum für neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

Consensus 
recommendations on 
care and safe medication 
use in patients with 
epilepsy caused by a 
primary mitochondrial 
disease 

Konsensuspapier Zentrum für neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

Adenomatösen Polyposis 
- European Hereditary 
Tumour Group (EHTG) 
Guideline 

S3 Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 

Prof. Dr. Stefan 
Aretz 

„Hereditäre 
Endometriumkarzinome“ 
-Endometriumkarzinom 

S3 Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
 

Prof. Dr. Stefan 
Aretz 

„Tumorgenetik - 
Genetische Diagnostik im 
Kontext maligner 
Erkrankungen“ der 
Deutschen Gesellschaft 
für Humangenetik 

S1 Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
 

Prof. Dr. Stefan 
Aretz 

„Perioperatives 
Management 
gastrointestinaler 
Tumoren“  

 Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
 

Prof. Dr. Stefan 
Aretz 

Leitlinien der Deutschen 
Gesellschaft für 
Neurologie „Erster 
epileptischer Anfall und 

 Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer 
Surges 

https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/030-031.html
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/030-031.html
https://movementdisorders.onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mds.29032
https://movementdisorders.onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mds.29032
https://ataxia-global-initiative.net/working-groups/working-group-3/
https://ataxia-global-initiative.net/working-groups/working-group-4/
http://www.dgn.org/leitlinien
http://www.dgn.org/leitlinien
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Epilepsien bei 
Erwachsenen“ 

Leitlinien der Deutschen 
Gesellschaft für 
Neurologie 
„Mitochondriale 
Erkrankungen“ 

 Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer 
Surges 

AWMF Leitlinie zur 
„Nekrotisierenden 
Enterokolitis“ 

S3 Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian 
Kipfmüller 

International guideline: 
“Hemodynamic 
assessment and therapy 
in CDH neonates” 

 Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian 
Kipfmüller 

Prophylaxe von 
Infektionen in der 
Neutropenie bei AML-
Patienten 

Leitlinie seltene hämatologische und 
onkologische Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter 
Brossart 

Behandlung von 
Infektionen in der 
Neutropenie bei AML-
Patienten 

Leitlinie seltene hämatologische und 
onkologische Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter 
Brossart 

Behandlung Infektionen 
nach allogener 
Stammzelltransplantation 

Leitlinie seltene hämatologische und 
onkologische Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter 
Brossart 

Education Comitee der 
CIRTA mit Online-
Fortbildung 

 Zentrum für 
Kurzdarmsyndrom, 
Darmversagen und 
intestinale Rehabilitation 

PD Dr. Martin von 
Websky 

Leitlinie Therapie der 
Lippen-Kiefer-
Gaumenspalte (aktuell in 
Erstellung) AWMF -
Register-Nr. 007/038 

S3 Leitlinie Zentrum für seltene 
Erkrankungen des Gesichtes 

Prof. Dr. Dr. 
Franz-Josef 
Kramer 

Leitlinie Osteosarkome 
AWMF-Register-Nr. 
025/005 Osteosarkome 
Version 06/2021 – 
Registernummer 025-005 

S1 Leitlinie Zentrum für seltene 
Erkrankungen des Gesichtes 

Prof. Dr. Dr. 
Franz-Josef 
Kramer 

Leitlinie Inflammatorische 
Erkrankungen des 
Kiefergelenks - Juvenile 
Idiopathische Arthritis 
und Rheumatoide 
Arthritis des 
Kiefergelenks 
Register-Nr. 007/061 

S3 Leitlinie Zentrum für seltene 
Erkrankungen des Gesichtes 

Prof. Dr. Dr. 
Franz-Josef 
Kramer 
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9 Register mit Beteiligung des ZSEB 
 

Register B Zentrum Leiter/Ansprechpartner 
International CDH Study Group 
Registry 

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

LHON Registerstudie  bei 
Leberscher hereditärer 
Optikusneuropathie 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD Dr. 
Philipp Herrmann 

PRO RETINA Patientenregister 
monogenetischer 
Augenerkrankungen 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 
 

Prof. Dr. Frank Holz, PD Dr. 
Philipp Herrmann 
 

Datenbank des Deutschen 
Konsortiums für Familiären 
Darmkrebs 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen (NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Internationale APC-
Mutationsdatenbank  

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen (NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Nationale Datenbank „Familiäres 
Magenkarzinom“ 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen (NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

StuDoQ Datenbank 
„Rektumkarzinom“ 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen (NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

StuDoQ Datenbank „Colonkarzinom“ Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen (NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Europäisches Patientneregister des 
ERN GENTURIS 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen (NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Deutsches Netzwerk zur Erforschung 
der autoimmunen Enzephalitis, 
GENERATE (GErman NEtwork for 
REsearch on AuToimmune 
Encephalitis 

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

EpiCare-European Network of rare 
and complex epilepsies 

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

GVAS – 8  Zentrum für seltene 
rheumatische Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

GCA/PMR Register bruneck – 15 Zentrum für seltene 
rheumatische Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

DERMINUS Register - 8 Zentrum für seltene 
rheumatische Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

Spinocerebellar ataxia (SCA) Registry Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Kockgether 

SPORTAX Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Kockgether 

Autosomal Recessive Cerebellar  

Ataxia(ARCA) Registry 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Kockgether 

DESCRIBE-PSP 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Kockgether 

DESCRIBE-ND 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Kockgether 

DESCRIBE FTD Registerstudie Zentrum für 
frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 

REDCap Zentrum für 
Kurzdarmsyndrom, 

PD Dr. Martin von Websky 

http://www.lovd.nl/APC
http://www.lovd.nl/APC
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/
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Darmversagen und 
intestinale Rehabilitation 

Deutsches KDS Register (im Aufbau) Zentrum für 
Kurzdarmsyndrom, 
Darmversagen und 
intestinale Rehabilitation 

PD Dr. Martin von Websky 

ComPERA-XL-Register: Prospective 
registry of newly initiated therapies 
for pulmonary hypertension 

Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

INSIGHTS-ILD, investigating 
significant health trends in idiopathic 
pulmonary fibrosis, NCT 01695408 

Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 
 

EXCITING, registry for exploring 
clinical and epidemiological 
characteristics of interstitial lung 
disease, NCT02645968 

Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

GAN-Register, German Ashma 
Network 

Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 
 

SMARTCARE 
Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

mitoNET-Patientenregister 
„mitoREGISTRY” (BMBF) 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

Internationales Patientenregister 
„Pompe Registry“ 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

Care and Trial Site Registry (CTSR, 
funded by EU projects TREAT-NMD 
and Neuromics) 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

„TREAT-NMD“ Patientenregister: 
Myotone Dystrophien, 
FKRPopathien, FSHD, SMA, 
Dystrophinopathien, CMT, GNE-
Myopathien, Myofibrilläre 
Myopathien, IBM („TREAT-NMD“, 
Neuromuscular Disorders) 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

mitoSAMPLE (Biobank, BMBF) 
Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

PXE-Register der Med. Klinik II 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

ComPERA-XL-Register 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

GAN-Register 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

GMALL (ALL-Register) (n=6) 
seltene hämatologische und 
onkologische Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 
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AML-SG Bioregister (n=22) seltene hämatologische und 
onkologische Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

MPN-Register (n=18) 
seltene hämatologische und 
onkologische Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

MDS-Register Düsseldorf 
seltene hämatologische und 
onkologische Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

Nationales klinisches Amyloid-
Register / Uniklinik Heidelberg (n=4) 

seltene hämatologische und 
onkologische Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

Ambulanzpartner Register Studie 
ALS 

Zentrum für 
Motoneuronenerkrankungen 

PD Dr. Patrick Weydt 

ENROLL Register  Studie Huntington 
(startet 01/2023 

Zentrum für 
Motoneuronenerkrankungen 

PD Dr. Patrick Weydt 

DÖSAK-Register für pädiatrische 
Tumore 

Zentrum für seltene 
Erkrankungen des Gesichtes 

Prof. Dr. Dr. Franz-Josef 
Kramer 

Knochentumorregister in Basel 
Zentrum für seltene 
Erkrankungen des Gesichtes 

Prof. Dr. Dr. Franz-Josef 
Kramer 

 

10 Studien mit Beteiligung des ZSEB 
 

10.1 Studien in den B Zentren 
 

Studie B Zentrum Leiter/Ansprechpartn
er 

Prospektive ESPED-Erhebung zur 
Kongenitalen Zwerchfellhernie (CDH) – 
Erhebungseinheit für Seltene Pädiatrische 
Erkrankungen in Deutschland 

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

Kinetics of Circulating Blood Biomarkers in 
CDH Neonates: Prospektive 
Beobachtungsstudie zur Assoziation 
verschiedener Biomarker mit dem 
Outcome von Neonaten mit CDH 

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

Echocardiographic assessment for risk 
stratification in CDH neonates 

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

Postnatal Pheontypes in CDH Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

Physiology-based Cord Clamping in CDH – 
PinC-Trial: RCT 

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

Outcome prediction in very preterm 
infants with CDH 

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

Systematic review on definitions of 
pulmonary hypertension and cardiac 
dysfunction in CDH neonates 

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 
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Untersuchung zum Auftreten oronasaler 
Fisteln bei LKG-Spalten unter Verwendung 
eines Fibrinkollagenschwammes  

Zentrum für seltene 
Erkrankungen des 
Gesichtes 

Prof. Dr. Dr. Franz-Josef 
Kramer 

Solstice-Gentherapiestudie bei 
Chorioideremie 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

TES-RP - Transcorneale elektrostimulation 
bei Retinis Pigmentosa (GBA) 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

Acucela - Medikamentöse Studie bei 
Morbus Stargardt 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

Horizon - Gentherapiestudie bei 
geographischer Atrophie  

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

Pixium - Sehprothese (subretinal) bei 
geografischer Atrophie 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

Perceive - Gentherapie bei 
RPE65 Retinopathie 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

MeiraGTx - Gentherapiestudie RPGR 
Retinopathie 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

Soraprazan - Medikamentöse Studie bei 
Morbus Stargardt 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

NHOR - Natürliche Verlaufsstudie bei 
MacTel 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

NTMT03 - Medikamentöse 
Interventionsstudie (Implantat) bei MacTel 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

PXE - Natürliche Verlaufsstudie bei 
Pseudoxanthoma elasticum               

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

LHON- Registerstudie bei hereditäre 
Optikusneuropathie 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

Prof. Dr. Frank Holz, PD 
Dr. Philipp Herrmann 

DESCRIBE FTD Registerstudie Zentrum für 
frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 

FTLDc Netzwerk Zentrum für 
frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 

SPEAK Interventionsstudie für Patienten 
mit PPA 

Zentrum für 
frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 

PROSA Ein hochfrequenter Prognostischer 
digitaler Sprach-Biomarker mit geringer 
Belastung zur Verbesserung zukünftiger 
klinischer Studien für ALS- und FTD-
Patienten 

Zentrum für 
frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 

DESCARTES consortium. A blooD-basEd 
diagnoStiC And prognostic TEst of 
Alzheimer’s DiSease. FTD ist hier als Non-
AD Demenz Teil der Studie 

Zentrum für 
frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 

PreDemTec: Biomarkerstudie zur 
Differentialdiagnose von TDP43 und Tau 
bedingter FTDbv 

Zentrum für 
frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 

Geplant für 2023: GENFI- The Genetic 
Frontotemporal Dementia Initiative 

Zentrum für 
frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 

Studie zu: Multizentrische 
Medikamentenstudie bei FAP;IL23-
Inhibitors bei FAP-Patienten mit 
gesicherter APC-Mutation 

Zentrum für 
frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 
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Studie zu: Künstliche Intelligenz in der 
Endoskopie bei Lynch-Syndrom 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
(NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Studie zu: Kappen-Endoskopie bei 
Patienten mit FAP 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
(NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Studie zu: Rare hereditary colorectal 
cancer and polyposis syndromes 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
(NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

PTEN-Gen (Cowden-Syndrom), CTNNA1-
/CDH1-Gen (erblicher Magenkrebs) und 
serratierter Polyposis 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
(NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Multicenter-Studie „PREVENTABLE“ 
(HORIZON-HLTH-2022-CARE-08) 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
(NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Studien: APC-spezifische ACMG/AMG-
Kriterien zur Varianteninterpretation 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
(NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

PERPRISE: A prospective non interventional 
study evaluating the effectiveness of 
perampanel as only add-on tretment in 
patients with primary or secondarily 
generalized tonic-clonic seizures 

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

EASEE II-a pilot study to assess the 
feasibility of neurostimulation with the 
EASEE System to treat medically refractory 
focal epilepsy 
Phase 1-MPG-Studie 

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

JNJ-40411813 EPY 2001: A Randomized, 
Double-Blind, Placebo-Controlled, Parallel-
Group, Multicenter Study to Evaluate the 
Efficacy, Safety, and Tolerability of JNJ-
40411813 as Adjunctive Therapy in 
Subjects With Focal Onset Seizures with 
Suboptimal Response to Levetiracetam 

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

MOND: Mobiles, smartes 
Neurosensorsystem für die Detektion und 
Dokumentation epileptischer Anfälle im 
Alltag. Proof-of-concept 

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

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

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

UCB EP0103 BRITOBA: Brivaracetam 
Adjuntive Therapy in Early Treatment Line 
Combinations 
Phase 4-Studie 

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

Bewusstseinssignale für die 
Intensivmedizin: Aktivitätsinduzierte 
Veränderungen von EEG-
Netzwerkparametern zur Vorhersage der 
Erholung vom „Wachkoma“ 

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 
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Proof-of-concept, gefördert von der Marga 
und Walter Boll-Stiftung 
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) 
Phase III-Studie 

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

ROCK-ALS-Inhibition of Rho Kinase (ROCK) 
with Fasudil as disease-modifying 
treatment for ALS-EudraCT number2017-
003676-31 

Zentrum für 
Motoneuronenerkrankun
gen 

PD Dr. Patrick Weydt 

GENERATION-HD: A Randomized, 
Multicenter, Double-Blind, Placebo-
Controlled, Phase III Clinical Study to 
Evaluate the Efficacy and Safety of 
Intrathecally Administered RO7234292 
(RG6042) in Patients With Manifest 
Huntington's Disease 

Zentrum für 
Motoneuronenerkrankun
gen 

PD Dr. Patrick Weydt 

Mistubishi  ALS (MT-1186-A02)-A Phase 3b, 
Multicenter, Randomized, Double-blind 
Study to Evaluate Efficacy and Safety of 
Oral Edaravone Administered for a Period 
of 48 Weeks in Subjects with Amyotrophic 
Lateral Sclerosis (ALS) 

Zentrum für 
Motoneuronenerkrankun
gen 

PD Dr. Patrick Weydt 

BN42489 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

AP101-02 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

SLS-005-302 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

3556/0008 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

TAK 341-2001 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

260SA101/MERA 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

VicoSCA11 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

Rituximab 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

Novartis  
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

BHV3242-301 (M-Star) 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

NICOFA 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

GENERATION-HD1 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

PASSPORT 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 
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ALCAT 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

SBS1 Studie: 
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT036
90206?term=SBS1&draw=2&rank=1, 
NCT03690206  

Zentrum für 
Kurzdarmsyndrom, 
Darmversagen und 
intestinale Rehabilitation 

PD Dr. Martin von 
Websky 

SBS2 Studie: 
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT039
05707?term=SBS2&draw=2&rank=1,  
NCT03905707 

Zentrum für 
Kurzdarmsyndrom, 
Darmversagen und 
intestinale Rehabilitation 

PD Dr. Martin von 
Websky 

STARS Studie: 

https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT046
27025, NCT04627025 

Zentrum für 
Kurzdarmsyndrom, 
Darmversagen und 
intestinale Rehabilitation 

PD Dr. Martin von 
Websky 

mitoWEAR (mitoNET), Longitudinal 
monitoring with wearable devices, German 
Federal Ministry of Education and Research 
(BMBF) 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

ATB200-07, A Phase 3 Open-label 
Extension Study to Assess the Longterm 
Safety and Efficacy of Intravenous ATB200 
Co-administered With Oral AT2221 in Adult 
Subjects With Late-onset Pompe Disease, 
Amicus Therapeutics, USA; ECT 2018-
000755-40 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

PROPEL (ATB200-003), A Phase 3 Double-
Blind, Randomized Study to Assess The 
Efficacy and Safety of Intravenous ATB200 
Co-Administered With oral AT2221 In Adult 
Subjects With Late-Onset Pompe Disease 
Compared With Alglucosiade Alfa/Placebo, 
Amicus Therapeutics, USA; ECT 2019-
000954-67 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

REN001-201, A double-blind, placebo-
controlled study to evaluate the efficacy 
and safety of 24 weeks treatment with 
REN001 in patients with primary 
mitochondrial myopathy (PMM), Reneo 
Pharmaceuticals¸ ECT 2020-002855-40 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

MikroIBioM: Studie zum Dickdarm-
Mikrobiom bei sporadischer 
Einschlusskörpermyositis (IIT) 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

PASSION 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

EXPOSURE 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

CIPHER 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 
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NIMBLE 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

FIBRONEER 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

TWINSS/ CCFZ533B2201 
Zentrum für seltene 
rheumatische 
Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

TWINSS Extension 
Zentrum für seltene 
rheumatische 
Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

RZA/ CAIN457R12301 
Zentrum für seltene 
rheumatische 
Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

IM101-863/ BMS-188667 
Zentrum für seltene 
rheumatische 
Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

MTX bei RZA 
Zentrum für seltene 
rheumatische 
Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

NDI-034858 
Zentrum für seltene 
rheumatische 
Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

Ruxo-BEAT (Polzythämia vera und 

Essentielle Thrombozytämie) 

seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

Besremi PASS (Polyzythämie vera) 
seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

DASTOP-2 (2. Absetzversuch Dasatinib) 
seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

ASC4START (Verträge ausstehend) 
seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

LENNON-Studie (low risk MDS 
seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

CANFIRE Studie (low risk MDS 
seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

PALOMA (high-risk MDS) 
seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

AML-SG 31-19 (high-risk MDS) 
seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

AML-SG 31-19 (1st line AML) 
seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

AML-SG 30-18 (Intermediär- und 
Hochrisiko, 1st line) 

seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 



 42 

AMLSG 29-18 ((IDH1/2 mutierte AML, 1st 
line) 

seltene hämatologische 
und onkologische 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Peter Brossart 

PASSION 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

EXPOSURE 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

CIPHER 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

A-DUE 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

INSIGHTS-IPF 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

EXCITING 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

INBUILD 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

SCENIC 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

INBUILD-ON 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

ANDHI-in 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab/Dr. 
Christian Schaefer 

 

10.2 Diagnose-Unterstützung und Mustererkennung in der Medizin  
 

Seltene Erkrankungen können durch ihr besonderes Muster auffallen. Dieses Muster kann 

eine besondere Konstellation ausgewählter Laborwerte sein oder ein Merkmal in der MRT 

(„pattern recognition“).  

Am ZSEB arbeiten wir in unterschiedlichen Kooperationen daran (z.B. Ostfalia university, 

Fraunhofer-Institut, UKB), geeignete items zu identifizieren, um diese Muster zur Diagnose-

Unterstützung einzusetzen. Hier helfen – zum Teil langjährige – Kooperationen mit 

unterschiedlichen Forschungspartnern sowie Kooperationen mit Patienten-Organisationen 

und Selbsthilfe-Organisationen (u.a. Kindernetzwerk (knw), MPS-Selbsthilfe, Glykogenose 

e.V.). 
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Projekt ARTIS 
 
Im Projekt ARTIS können Ratsuchende mit unspezifischen Muskelbeschwerden einen 

spezifischen Fragebogen beantworten, um bei auffälligem Antwortmuster im 2. Schritt zur 

weiteren Diagnostik und Beratung bei einem Facharzt vorstellig werden zu können.  

 

Das zugrundeliegende KI-System ist wissenschaftlich validiert für ausgewählte 

neuromuskuläre Erkrankungen trainiert. In Kooperation mit Sanofi-Genzyme wird geprüft, ob 

und für welche Erkrankungen Menschen mit definierten Symptomen diagnostisch unterstützt 

werden können. 

 

Das System wird intensiv genutzt; inzwischen werden ca. 800 beantwortete Fragebogen pro 

Monat gezählt, seit Projektbeginn wurden fast 10.000 Fragebogen beantwortet. Ein Netzwerk 

aus beteiligten Neurolog:innen dient den Ratsuchenden mit auffälligem Antwortmuster ( 

die KI gibt Nutzer:innen dann einen Vouchercode und spricht die Einladung aus, die 

Symptomatik fachärztlich abklären zu lassen) dann als Anlaufstelle zur klinisch-neurologischen 

Kontrolle. 

 

Der breite Einsatz dieser Fragebogen-basierten Technologie soll dabei helfen, dass Menschen 

mit auffälligem Muster schneller zu geeigneten Fachexperten kommen können und so der 

Weg zur Diagnose verkürzt werden kann. 

 

Projekt unrare.me 

Gemeinsam mit dem Kindernetzwerk (knw) sowie der Medizinischen Hochschule Hannover 

(MHH) konnte eine BMG-Förderung eingeworben werden, um die Vernetzung von Menschen 

mit chronischen seltenen Erkrankungen (bzw. Behinderungen) zu verbessern. 

Mit der Initiative unrare.me wird eine Social Media Anwendung für Gesundheitsfragen 

entwickelt und zur Verfügung gestellt, die Ratsuchenden, Angehörigen und medizinischem 

Fachpersonal, die Informationen und die Möglichkeit zum gegenseitigen Austausch bietet. 

Unrare.me wird in Kooperation mit Selbsthilfe Organisationen entwickelt und entsteht im 

Dialog mit Betroffenen. Die Idee hinter unrare.me ist ganz einfach, das Erfahrungswissen der 

Menschen mit seltener Erkrankung oder von Menschen mit Behinderung und ihren 



 44 

Angehörigen besser nutzbar zu machen, den Austausch zu ermöglichen und so auf Augenhöhe 

Hilfe zur Selbsthilfe zu geben. 

 

 

10.3 Humangenetik  
 
Im Bereich Humangenetik wird ebenfalls der Einsatz künstlicher Intelligenz bei der 

Diagnosestellung erforscht. Die wichtigsten Instrumente, die dabei Anwendung finden sind 

Face2Gene (https://www.face2gene.com/) und die GestaltMatcher Database 

(https://db.gestaltmatcher.org/). Beide Verfahren basieren auf den Gesichtsbildern von 

Patienten mit bekannten Erkrankungen, die mit neuen Patienten mit noch unbekannter 

Diagnose „verglichen“ werden können. In der PEDIA-Studie wird diese Auswertung des 

Gesichtsbildes genutzt um mit diesen Phänotypinformation die Auswertung des Genotyps zu 

erleichtern und bestimmte Gene bei der Auswertung des Genotyps zu priorizieren. (siehe 

Hsieh, TC. et al. PEDIA: prioritization of exome data by image analysis. Genet Med21, 2807–

2814 (2019).) 
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