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1 Vorwort

Sehr geehrte Damen und Herren, liebe Kolleginnen und Kollegen, sehr geehrte Forderinnen

und Forderer des Zentrums fir seltene Erkrankungen am Universitatsklinikum Bonn (ZSEB)!

Am Standort unseres Universitatsklinikum Bonn konnten wir in 2023 — in enger Kooperation
mit vielen gut aufgestellten Fachabteilungen und besonders dank der hervorragenden Arbeit
von  Pflegenden, Arztinnen und Arzten, Medizinischen  Fachangestellten,
Physiotherapeut*innen, Ergo- und Logopddinnen exzellente Arbeit fir Patienten und

Patientinnen leisten.

Als ZSEB war es in 2023 unser vordringliches Ziel, den besonderen Bedtirfnissen von Menschen
mit einer seltenen Erkrankung oder mit einer gesicherten seltenen Erkrankung Rechnung zu
tragen. Deshalb stand auch beim ZSEB- Sommersymposium des letzten Jahres die Selbsthilfe
im Fokus. Die Anwesenden konnten sich mit Beitrdgen, die von der Transition (Prof. Pape,
Essen) Uber das Kindernetzwerk (K. Jackel-Neusser) zur Initiative Loudrare reichten, einen
umfassenden Uberblick in die Thematik verschaffen und es blieb Raum zur Diskussion und
Vernetzung.

Apropos Vernetzung: keine gute Versorgung von Menschen mit einer seltenen Erkrankung
ohne Vernetzung. Deshalb sind wir auch stolz, dass unsere Vernetzungs-Initiative unrare.me
im Dezember 2023 online gegangen ist! Unrare.me — das Ergebnis der Zusammenarbeit
zwischen dem ZSEB, dem Kindernetzwerk, der MHH, dem Fraunhofer IAIS, der Agentur 99°
und digitalux ermoglicht es, dass sich Patient: innen, health care professionals, Angehorige
und Selbsthilfe besser untereinander und miteinander vernetzen kann. Die Vision von
unrare.me ist es, Erfahrungswissen besser nutzbar zu machen und wir vom ZSEB sind stolz, in
diesem Team innovationstreibend wirksam sein zu konnen! Unsere Netzwerk-Arbeit spiegelt
sich auch in tollen regionalen Kooperationen (NRW-ZSE, vKH) wider und wird auch in
Uberregionalen Netzwerken sichtbar (AG-ZSE, DRN).

Selbstverstandlich war die Arbeit fiir Ratsuchende, die Recherche, die Fallkonferenz zu
,Schwierigen Fallen” in 2023 ein zentraler Punkt unserer Arbeit. Auch hier galt im letzten Jahr,
dass durch guten, multidisziplindren Dialog zwischen ganz unterschiedlichen Fachdisziplinen

am UKB — von A wie Augenheilkunde Gber E wie ELKI bis Z wie Zahn-Mund-Kiefer Chirurgie —



den Ratsuchenden und Ilhren Hausarztinnen / Hausadrzten sowie Kinderarztinnen /
Kinderdrzten diagnostische Empfehlungen und differentialdiagnostische Anregungen
gegeben werden konnten. Nicht zuletzt dank des Einsatzes moderner humangenetischer
Verfahren am Institut fir Humangenetik des UK Bonn (Leitung: Prof. M. N6then) gelang es,
manchen Fall zu |6sen!

Bleibt an dieser Stelle noch der Dank an unsere Studierenden: seit vielen Jahren stellt die
Arbeit der Studierenden einen wichtigen Baustein unserer Arbeit dar: junge Mediziner: innen
aktuell arbeiten Alisa, Clara, Claudia, Felix, Hanno, Isabelle, Kaja, Marcel, Mona und Sarah am
ZSEB, unterstiitzen die Recherche und stellen die Patient: innen im Team mit Facharztinnen
und Fachérzten in der Fallkonferenz vor. Das ist eine wunderbare Kombination aus ,,jung” und

,alt“ zum Wohle der ratsuchenden Patient: innen!

AbschlieBend mochte ich den Beteiligten am Universitatsklinikum Bonn, unseren B Zentren
am UKB sowie den Arztinnen und Arzten in Bonn und in der Region, den Selbsthilfegruppen
und Patientenorganisationen danken.

Nur durch den intensiven und wertschatzenden Dialog kdnnen wir zum Wohle der Patient:

innen beitragen. Daflir danke ich im Namen des ganzen ZSEB - Team!

Ich wiinsche nun allen Leserinnen und Lesern des Berichtes ein gesundes und friedliches Jahr

2024 und danke fur das Interesse an unserer Arbeit!

Herzlichst, Ihr

L 0 (am k b PAAL
Prof. Dr. med. Lorenz Grigull
Leiter des ZSEB

Sprecher des Vorstandes des ZSEB



Kurzer Riickblick und Hohepunkte aus dem ZSEB Jahr 2023:

Eines der Highlights des Jahres in 2023 fiir unser ZSE war zweifellos der Start der Social Media

App unare.me fiir Menschen mit chronischen und seltenen Erkrankungen (www.unrare.me)

im Dezember 2023. Die App bietet nicht nur Betroffenen und ihren Angehodrigen die
Moglichkeit, sich zu vernetzen, Informationen auszutauschen und Unterstiitzung zu finden,
sondern schafft auch einen Raum flr Fachkrafte aus den Bereichen Gesundheit, Pflege und
Medizin, um sich fachlich auszutauschen und interdisziplinar zu vernetzen. Die App kann seit
Anfang Dezember 2023 im App- oder Play-Store heruntergeladen werden. Unrare.me ist das
Ergebnis einer Kooperation zwischen dem ZSEB, dem Kindernetzwerk, der MHH, dem
Fraunhofer IAIS, der Designagentur 99° sowie digitalux und wir sind gespannt auf viele

Ausbaumaoglichkeiten und Erweiterungen, die wir mit unrare.me in 2024 planen!

In mehr als 50 Fallkonferenzen fiir Kinder und erwachsene Patient: innen konnten im

multidisziplinaren Team individuelle Empfehlungen fiir Patient: innen entwickelt werden.

Wir freuen uns auBBerdem Uber Veroffentlichungen des Magazins "orphan and new drugs”,
die unter anderem dazu beigetragen haben, das Bewusstsein fir seltene Erkrankungen zu

scharfen.

Im August 2023 fand dann das zweite Sommersymposium des ZSEB statt. Unter dem
Schwerpunktthema ,Selbsthilfe” gelang es, einen guten Uberblick zu Themen aus — und fiir
die Selbsthilfe zu schaffen. Prof. Lars Pape eréffnete das Symposium mit einem Uberblick zum
Thema Transition — also dem schwierigen Wechsel aus der Padiatrie in die Erwachsenen-
Medizin. Es folgte die Vorstellung des Kindernetzwerks (knw) durch Frau Jackel-Neusser und
anschlieBend berichteten Studierende zur Rolle der Selbsthilfe in der studentischen Lehre.
Nach einer aktiven Pause mit Interviews und Diskussionen wurden "Loudrare" und die NAMSE

vorgestellt. Zum Abschluss prasentierte Prof. Grigull die neue App "unrare.me".

In 2023 war das ZSEB aktiv unterwegs, um das Thema der seltenen Erkrankungen und unsere
Arbeitsschwerpunkte im Rahmen verschiedener Veranstaltungen zu prasentieren: hierzu

gehorten die NRW-ZSE Masterclass, die NRW-Fortbildungsreihe Zebras und Kolibris

5


http://www.unrare.me/

Lehrveranstaltung, das Sommersymposium des virtuellen Krankenhauses (vKH) und die
Medica. Besonders unsere Schwerpunkte, also Menschen ohne Diagnose, Kl und
Diagnoseunterstltzung und digitale Vernetzung waren die Themen, zu denen das ZSEB die

Zuhorerinnen und Zuhorer informierte.

Kurz vor Weihnachten gab es dann im Rahmen des traditionellen UKB - Patientenkollogiums
zum Thema "Seltene Erkrankungen: ,Mustererkennung durch Mensch und Maschine"
Einblicke in die Kooperation zwischen ZSEB und UKB Neurologie. Frau Prof. Kornbum und Prof.
Grigull referierten zu seltenen neurologischen Erkrankungen und den Entwicklungen im

Bereich der , kiinstlichen Intelligenz”.

Das ZSEB ist dankbar fir die wunderbare Zusammenarbeit am Campus UKB sowie in der
Region. Nur gemeinsam lassen sich Fortschritte fir Menschen mit seltener Erkrankung
erzielen und nur gemeinsam gelingt es, geeignete Wege fiir Menschen ohne Diagnose (und
die Zeit nach der Diagnose) finden.

In diesem Sinne bauen wir auf bewadhrte Kooperationen und suchen weiterhin neue Wege und
Loésungen fiir Menschen mit einer seltenen Erkrankung und die betroffenen Familien. Vielen

Dank an alle, die uns auf diesem Weg bisher begleitet und unterstiitzt haben.



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

Etwa 0,05 Prozent der Bevolkerung sind von einer seltenen Erkrankung betroffen.
Hochgerechnet auf die Gesamtbevoélkerung Deutschlands bedeutet dies, dass fast 4 Millionen

Menschen in der Bundesrepublik Deutschland mit einer seltenen Erkrankung leben.

Im Februar 2011 wurde das Zentrum fiir seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB) als eines der
ersten Zentren fir seltene Erkrankungen in Deutschland gegriindet. Seitdem ist das ZSEB im
Universitatsklinikum Bonn integriert und arbeitet eng mit den mittlerweile 23
angeschlossenen Behandlungszentren (B Zentren) und weiteren Netzwerkpartnern

Zusammen.

2.1 Das A Zentrum

Das ZSEB folgt den Kriterien des Nationalen Aktionsblindnisses fiir Menschen mit seltenen
Erkrankungen (NAMSE) und wird als A Zentrum bezeichnet. Als erste Anlaufstelle fir
Menschen ohne Diagnose oder mit einer gesicherten seltenen Erkrankung spielt das A
Zentrum eine wichtige Rolle. Es unterstiitzt Betroffene mit seltenen Erkrankungen oder
Verdacht auf eine solche bei der Suche nach Informationen oder Expert: innen und fungiert
als Vermittler zu den Expert: innen der angeschlossenen Behandlungszentren oder hilft bei
der Identifikation geeigneter Ansprechpartner. Zudem koordiniert und organisiert das A
Zentrum Ubergeordnete Belange des Zentrums. Seit dem Sommer 2019 ist das A Zentrum als

eigenstandige Abteilung des Universitatsklinikums Bonn etabliert.

Im Jahr 2023 wurden insgesamt 422 Anfragen an das ZSEB gerichtet, wobei 74 Anfragen von
Kindern und 348 von Erwachsenen Ratsuchenden stammten. Von diesen Anfragen wurden 98
Falle zur weiteren Fallbearbeitung aufgenommen; 43 Kinder- und 55 Erwachsenfille. Im
Verlauf des Jahres 2023 konnten 71 Falle abgeschlossen werden.

Des Weiteren haben 82 Patient: innen von den 422 Anfragen direkt eine Empfehlung vom
ZSEB erhalten. Die Ubrigen Patient: innen wurden entweder direkt an einen passenden
Ansprechpartner verwiesen, an ein anderes ZSE weitergeleitet oder haben keine weiteren

Unterlagen fir die Bearbeitung eingereicht.



Zusatzlich zu den Beratungsleistungen wurden im Jahr 2023 insgesamt 60 Ambulanztermine

und 55 Videosprechstunden durchgefiihrt, um den Bedirfnissen der Patient: innen gerecht zu

werden.
A: Geschlechterverteilung - Anfragen B: Kontaktmedium zum ZSEB
8%
M Arztpraxen
M postalisch
M weiblich
m mannlich W Email
C: Patientenanfragen pro Monat D: Patientenanfragen (n=422)
60 40%
50 35%
20 30%
25%
30 20%
20 15%
10%
10 5%
0 0%
Jan Feb Mrz Apr Mai Jun Jul Aug Sep Okt Nov Dez passender am ZSEB fehlende Sonstiges
Ansprechpartner  bearbeitet Schilderung (z.B.fehlende

Abbildung 1 A bis D: Anfragen Ratsuchender an das ZSEB in 2023

Der groRte Teil der 422 Anfragenden wendete sich per Email (66%), Giber Arztpraxen (8%) oder
postalisch (26%) an das A Zentrum. Seit der Anderung des Anfrageverfahrens im Mai 2022
beinhaltet eine vollstandige Erstanfrage an das ZSEB notwendigerweise eine personliche
Schilderung, einen aktuellen Arztbericht und eine Epikrise mit Uberweisung des/der
Hausarzt:in. Nur mit diesen Informationen gelingt es dem éarztlichen Team des A Zentrums,
die Anfrage sachgerecht in der 1. Fallkonferenz zu bewerten und zu einer ersten Einschatzung
und Empfehlung zu kommen. Diese Verdanderung fiihrte zu einem Riickgang von Anfragen im
Vergleich zum Vorjahr.

Von allen Anfragen konnten 37% direkt an einen/eine passende/n Ansprechpartner:in
verwiesen werden. 23% der Anfragen wurden in den Bearbeitungsprozess des ZSEB
aufgenommen und bei weiteren 24% wurden fehlende Informationen nachgefordert. Unter

8

RM)



,Sonstiges” fallen Anfragen, bei denen das ZSEB z.B. keine Riickmeldung mehr erhalten hat
oder Patient: innen eine Empfehlung nach der 1. Fallkonferenz erhalten haben. Insgesamt

haben sich mehr weibliche Ratsuchende (67%) an das ZSEB gewandt, ahnlich wie im Vorjahr.

A Zentrum - Team

Im A Zentrum des ZSEB arbeiteten 2023 17 Mitarbeiter. Seit Oktober 2021 wird das Zentrum

vom Kinderarzt Prof. Dr. med. Lorenz Grigull geleitet.

Das ZSEB erfiillt die vom G-BA definierten Aufgaben als Zentrum und definiert den inhaltlichen
Schwerpunkt seiner Arbeit — neben der Unterstiitzung von Patient: innen ohne Diagnose und
der studentischen Lehre — in der Entwicklung moderner, Kl-gestltzter diagnostischer
Verfahren. Es bestehen langjahrige Kooperationen mit Prof. F. Klawonn vom
Helmholtzzentrum fir Infektionsforschung/Ostfalia University sowie mit Dr. ing. Werner
Lechner von der Kimedi GmbH sowie dem Fraunhofer IAIS (Prof. Rafet Sifa, Dr. Max Libbering,
Armin Berger). Die Zusammenarbeit mit der Selbsthilfe manifestiert sich in den letzten zwei
Jahren besonders auch durch das Projekt unrare.me; hier besteht eine intensive
Zusammenarbeit mit einem Dachverband der Selbsthilfe, dem Kindernetzwerk (knw;
https://www.kindernetzwerk.de). Bei unrare.me steht die Vernetzung zur Nutzung von

Erfahrungswissen im Vordergrund.

Frau Nadine Weinstock (M.Sc.) ist fiir die administrative Koordination des Zentrums zustandig.
Zusatzlich tbernimmt sie die Kommunikation zwischen den Fachzentren am Standort des ZSEB
sowie anderen Typ A Zentren, wie beispielsweise im Netzwerk NRW-ZSE, der AG ZSE und den

Versorgernetzwerken.

Frau Dr. Dr. Harttrampf arbeitet seit dem 01.12.23 am ZSEB. Nach ihrer Ausbildung zur
Kinderarztin am UK Freiburg begann sie dort ihre Weiterbildung zur Kinder-Hamato-
Onkologin. Wahrend ihrer mehrjahrigen Auslandstatigkeit an einem der groRten Krebszentren
weltweit in der Metropolregion Paris spezialisierte sie sich im Bereich der innovativen neuen
zielgerichteten Therapien fir schwer kranke Kinder mit Krebs. Mit dem dabei erlernten Auge

fir das Besondere und Seltene arbeitet sie nun am ZSEB (52%) und bringt ihre
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kinderonkologische Expertise auch anteilig am ELKI in der Abteilung fiir padiatrische
Hamatologie und Onkologie ein.

Frau Dr. Lyutenska (D.E.S.A) ist mit einem Stellenanteil vom 50% seit April 2022 arztliche Lotsin
am ZSEB. Sie ist Facharztin fir Anadsthesiologie mit Schwerpunkt spezielle Schmerztherapie
und Palliativmedizin. Herr Dr. med. Tim Bender, Assistenzarzt in Weiterbildung, ist arztlicher
Lotse am ZSEB und arbeitet seit 2020 im Rahmen seiner Facharztweiterbildung zum Facharzt

fur Humangenetik sowohl am ZSEB (50%) als auch am Institut fiir Humangenetik / UKB (50%).

Entsprechend dieser fachlichen Ausrichtung bearbeitet das arztliche Team des ZSEB in einem
strukturierten Prozess alle Anfragen, die an das ZSEB gerichtet sind. So leisten wir unseren
Beitrag, um bei Verdacht auf eine seltene Erkrankung oder bei gesicherter seltener

Erkrankung schnellstmdglich die richtigen Schritte einzuleiten.

Als erste Ansprechpartnerin fiir Patient: innen 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 fir Onkologie am UKB. Seit September 2020 ist sie in Vollzeit als Lotsin

regelmaRig ,,Ohr und Stimme*“ fir Ratsuchendein der Telefonsprechstunde.

Seit November 2021 ist der Bereich , Kinderwunsch, Schwangerschaft und Geburt bei Frauen
mit seltenen Erkrankungen” von Frau Prof. Merz als Sektion im ZSEB abgebildet. lhre Arbeit

unterstitzt Frauen mit einer seltenen Erkrankung vor, wahrend und nach derSchwangerschaft

Seit Mai 2022 |auft dort auch die Studie ,, MATERNALE MEDIZIN: Bedarfsadaptierte Versorgung

Schwangerer mit Vorerkrankungen” (ForMaT) unter der Leitung von Frau Prof. Dr. Merz.
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2.2 DieB Zentren

Das A Zentrum arbeitet eng mit den angeschlossenen Behandlungszentren (B Zentren)
zusammen. So wird die bestmdgliche Versorgung der Menschen ohne Diagnose bzw. der
Betroffenen / Familien mit einer seltenen Erkrankung gewahrleistet. Die B Zentren am ZSE in

Bonn sind in der Tabelle 1 aufgefiihrt.

Tabelle 1: Ubersicht der Zentrums Struktur und dessen B Zentren

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

Patient:inenorganisationen, externen B Zentren

ZSE Bonn (A Zentrum)

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,
Informationsveranstaltung

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

Sprecherin: Prof. Dr. Merz

Behandlungszentren (B Zentren) des ZSE Bonn (Stand 12/23)

Prof. Holz/Dr. Dr.
rof. Holz/Dr. Dr Prof. Klockgether — seltene Prof. Kramer —SE des Prof. Skowasch — seltene
Herrmann- seltene Bewegungsstérungen (Ataxien) Gesichts Lungenerkrankungen
Augenerkrankungen gung g 8 g
Prof. Gohlke sel Prof. A —sel
Prof. Kornblum — seltene ro .Go "e seftene Prof. Surges — seltene ro retz. seltene
Muskelerkrankungen endokrine Stérungen des Epilensien erbliche
& Kindes alters pliep Tumorerkrankungen
Prof. Koob - seltene Prof. Brossart - seltene
Dr. Kipfmdller - konnatale Prof. Oldenburg - SE des muskoloskelettale hamatologische und
Fehlbildungen Gerinnungssystem Erkrankungen und onkologische
Knochentumoren Erkrankungen
PD Dr. Schéfer - seltene Prof. Ganschow - seltene | Prof. Miiller - konnatale
Prof. Betz - seltene . . .
Hvbotrichosen rheumatologische Lebererkrankungen im und perinatale
P Erkrankungen Kindesalter Virusinfektionen
D Dr. - D - . Miiller -
PD Dr. Weydt PD von Websky Prof. Miiller — seltene PD Dr. Schaefer; PD Dr.
Motoneuronenerkrankun Kurzdarmsyndrom, angeborene
. . . . Schahab - seltene
gen und choreatische Darmversagen und intestinale | LymphgefaRerkrankunge ..
. e Gefalerkrankungen
Bewegungsstorungen Rehabilitation n
Dr. Fri — spinal Dr. Fazeli — selt
r. Friese sp.ma e. Prof. Schneider - . r .azel sg ene
Muskelatrophie bei frontotemporale Demenz Epilepsien des Kindes und
Kindern und Jugendlichen P Jugendlalters
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Vorstellung des B Zentrums fiir seltene GefdRerkrankungen

Das Zentrum fir seltene angiologische Erkrankungen wurde im Februar 2020 innerhalb des
ZSEB gegriindet und wird von der Medizinischen Klinik und Poliklinik 1l (Direktor: Prof. Dr. G.
Nickenig) getragen.

Die Medizinische Klinik Il vertritt neben der Inneren Medizin die Schwerpunkte Kardiologie,
Angiologie, Pneumologie und internistische Intensivmedizin.

Die Medizinische Klinik Il ist u.a. durch wochentliche interdisziplindre Fallkonferenzen eng mit
anderen Kliniken des Universitatsklinikums Bonn im Rahmen des wdochentlichen CIO-
Tumorboards bzw. der interdisziplindren Thoraxkonferenz verzahnt, z.B. mit der Klinik und
Poliklinik fiir Allgemein-, Viszeral-, Thorax- und GefaRchirurgie, der Klinik und Poliklinik fir
Radiologie, der Klinik fir Nuklearmedizin, der Medizinischen Klinik und Poliklinik 1ll, dem
Institut flr Pathologie und weiteren Kliniken (je nach Organbefall und Ko-Morbiditat).

Die Sektion Angiologie (Leiter: PD Dr. N Schahab) diagnostiziert und behandelt samtliche
angiologischen Erkrankungen; in der Patientenversorgung stehen interventionelle, innovativ-
medikamentdse und intensivmedizinische Therapiekonzepte arterieller Erkrankungen im
Vordergrund.

In der medizinischen Klinik 1l wird das komplette Spektrum zur Diagnostik und Therapie aller
angiologischen Erkrankungen an. Im Zentrum fiir seltene angiologische Erkrankungen werden
schwerpunktmaRig insbesondere Patient: innen mit Pseudoxanthoma elasticum (PXE)
behandelt. In der PXE-Spezialambulanz wird mit ca. 120 Patient: innen aktuell das groRte
deutsche Kollektiv vaskuldarer Manifestationen von PXE betreut. Dariiber hinaus bietet das
Zentrum in Kooperation mit Partnerkliniken die gesamte Diagnostik und Therapie von
vaskularen Kompressionssyndromen (ca. 80 Patient: innen), Lymphédemen (ca. 50
Patient:innen), Vaskulitiden, vasospastische Erkrankungen wie der Akrozyanose und der
Erythromelalgie und vaskuldaren Malformationen an. Des Weiteren werden, zusammen mit
den Kollegen der Pneumologie, in den Spezialambulanzen des Zentrums fiir seltene
Lungenerkrankungen auch die vaskuldaren Manifestationen von Patient: innen mit Sarkoidose
(ca. 100 Patient: innen), idiopathischer Lungenfibrose (IPF; ca. 20 Patient: innen), anderen
interstitiellen Lungenerkrankungen (ILD; ca. 40 Patient: innen), Alpha-1-Antitrypsinmangel
(ca. 10 homozygote Patient: innen) sowie schwerem Asthma bronchiale (ca. 100 Patient:inen)
gesehen und behandelt. Die Behandlung von Patient: innen mit Vaskulitiden erfolgt in

Kooperation mit den Kollegen des Zentrums fiir seltene rheumatologische Erkrankungen.
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Befundbesprechungen erfolgen interdisziplinar nach aktuellen wissenschaftlichen
Erkenntnissen. Diagnostik und Therapie kdnnen ambulant und/oder stationar erfolgen. Um
Kenntnisse hinsichtlich Pathophysiologie, Diagnostik und Therapie seltener angiologischer
Erkrankungen und den vaskuldaren Manifestationen seltener Lungenerkrankungen weiter zu
vertiefen, werden nicht nur eigeninitiierte Studien durchgefiihrt, sondern es finden auch

Beteiligungen an multizentrischen Therapiestudien und Registern statt.

Vorstellung des B Zentrums fiir frontotemporale Demenz

Das Zentrum fiir Frontotemporale Demenz (FTD) ist ein wichtiger Bestandteil des Zentrums
fur Seltene Erkrankungen am Universitatsklinikum. Es wird von der Klinik fir Kognitive
Stérungen und Alterspsychiatrie des Universitatsklinikums getragen. Im Rahmen einer
wissenschaftlichen Kooperation fiihrt das Zentrum Studien zur Frontotemporalen Demenz mit
dem Deutschen Zentrum fir Neurodegenerative Erkrankungen (DZNE) durch. Unter der
Leitung von Frau Professorin Dr. Schneider bietet das Zentrum spezialisierte
Behandlungsmoglichkeiten fir Patient: innen mit Erkrankungen aus dem Spektrum

Demenzen.

Frontotemporale Demenzen (FTD) umfassen eine vielféltige Gruppe von neurodegenerativen
Krankheiten, die sich hinsichtlich der Klinik, Neuropathologie und Genetik
unterscheiden. Frontotemporale Demenzen (FTD) sind eine hinsichtlich der Klinik, der
Neuropathologie und der Genetik heterogene Gruppe von neurodegenerativen Krankheiten.
Im Wesentlichen werden eine Verhaltensvariante (behaviorale FTD) von priméar durch
Sprachstorungen gekennzeichneten Syndromen (Primar progressive Aphasien mit drei
Subtypen) unterschieden. Es besteht eine Uberlappung mit (ebenfalls seltenen) Krankheiten
bzw. Syndromen, bei denen auch motorische Stdérungen vorkommen (Progressive
Supranukledre Blickparese (PSP), Amyotrophe Lateralsklerose (ALS) und Corticobasales
Syndrom (CBS)). Die klinische Klassifikation ist im Flul und es existieren moglicherweise
weitere abgrenzbare Krankheitsentitdten wie eine primare Sprechapraxie (primary apraxia of

speech, PAQS).

Im Jahr 2023 betreute das Zentrum rund 40 Patient: innen mit behavioraler FTD, primar
progressiven Aphasien und Progressiver Supranuklearer Blickparese. Das Zentrum besteht aus
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einem interdisziplindren Team inkl. Sozialarbeitern, Fachirzten, und Neuropsychologen. Uber
FK mit neuroradiologietlich stattfindende Fallkonferenzen profitiert das Zentrum zusatzlich
von neuroradiolgischer Expertise.

Das Zentrum fiir Frontotemporale Demenz ist bestrebt den Patient: innen die bestmogliche

Betreuung und Unterstlitzung zu bieten.

Prof. Dr. med. Anja Schneider

Sprecherin des Zentrums, Direktorin der Klinik flir Kognitive Stérungen und Alterspsychiatrie

Prof. Dr. K. FlieBbach

Oberarzt, Klinik flr Kognitive Stérungen und Alterspsychiatrie

Dr. Claus Escher

Oberarzt, Klinik fir Kognitive Stérungen und Alterspsychiatrie

Dr. Pascal Kalbhen

Oberarzt, Klinik fiir Kognitive Stérungen und Alterspsychiatrie

Dr. Johanna Knoéferle

Facharztin, Klinik fir Kognitive Stérungen und Alterspsychiatrie

PD Dr. P. Tacik (bis 3/24)

Oberarzt, Klinik flir Neurodegenerative Erkrankungen und Gerontopsychiatrie

Prof. Dr. Michael Wagner

Leitender Psychologe, fiir Kognitive Stérungen und Alterspsychiatrie
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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 - standortibergreifend - gewahrleistet.

So ist beispielsweise das Zentrum fir seltene rheumatische Erkrankungen mit verschiedenen
Expert: innen (national und international) vernetzt und Mitglied in internationalen und
nationalen Kommissionen (OMERACT DGRH, EULAR, etc.) und Fachgesellschaften (Deutsche
Gesellschaft fiir Phytotherapie, Deutsche Gesellschaft fiir Ultraschall in der Medizin, Deutsche
Gesellschaft fiir Rheumatologie, Vasculitis Clinical Research Consortium, European Vasculitis

Group, European Vasculitis Society, etc.).

Einen Uberblick iiber die Vernetzungen der Behandlungszentren finden Sie hier:

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

e PH-Netzwerk Nordrhein
e phe.v. (Selbshilfeverein)
e Sarkoidose-Netzwerk e.V. Bonn

e Alpha-1-Center Bonn

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

e Europdisches Referenznetzwerke EURO-NMD, http://ern-euro-nmd.eu/

e Deutsches Referenzzentrum fiir neuromuskulare Erkrankungen (DRN- NMD)
e Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e.V. (DGM e.V.)

¢ International Mito Patient:ins IMP

e Selbsthilfegruppe Glykogenose Deutschland e.V.

e Pompe Deutschland e.V.

e Deutsche Myasthenie Gesellschaft e.V.
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Zentrum fur Hypotrichosen; Prof. Dr. Elisabeth Betz:

e Alopecia Areata Deutschland e.V.

e Alopecia UK

Zentrum fur seltene angiologische Erkrankungen: PD Dr. Nadjib Schahab/PD Dr. Christian

Schaefer:
e Selbsthilfegruppe fir PXE-Erkrankte Deutschlands e.V.
e PXE Netzwerk

e PD Dr. Doris Hendig (Institut fir Laboratoriums- und Transfusionsmedizin am Herz-

und Diabeteszentrum NRW der Ruhr Universitatsklinik Bochum, Bad Oyenhausen)

Zentrum fir konnatale Fehlbildungen, Dr. Florian Kipfmuller:

e Selbsthilfegruppe ,Zwerchfellhernie bei Neugeborenen — CDH, e.V.“
e European Reference Network ,ERNICA” — Mitgliedsantrag gestellt
e Congenital Diaphragmatic Hernia EuroConsortium

e International CDH Study Group

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

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

e ERN Eye — Neuaufnahme als Vollmitglied zum 01.01.2022

e DRN Eye — Aufnahme als Expertenzentrum und Mitarbeit

e DOG Sektion Genetik

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

Mitgliedschaften / Kooperationen mit Netzwerkpartnern / Einrichtungen / Gesellschaften:
¢ |OP erbliche Tumorsyndrome und IOP Molekulare Tumordiagnostik am CIO-ABCD

¢ Vorstands-Mitglied im Deutsches Konsortium Familidarer Darmkrebs

e Integratives Darmzentrum Bonn-Rhein-Sieg (IDZB)

e Europaisches Referenz-Netzwerk (ERN) fir erbliche Tumorsyndrome (GENTURIS)
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¢ Koordination Deutsches Referenz-Netzwerk fiir erbliche Tumorsyndrome (DRN ETS)

e Leitung des APC VCEP des InSiGHT/ClinGen Hereditary Colorectal Cancer/Polyposis Variant
Curation Expert Panel (VCEP)

e International Society for Hereditary Gastrointestinal Tumors (InSiGHT)

e Eingeladenes Mitglied des Fachausschusses Versorgungsmalinahmen und -forschung der
Deutschen Krebshilfe e.V.

¢ Arbeitsgemeinschaft erblicher Tumorerkrankungen (AET) der Deutschen Krebsgesell-schaft
(DKG)

¢ Beirat ,,Assoziation Chirurgische Onkologie (ACO)“ der DGAV

e Familienhilfe Polyposis coli e.V. (www.familienhilfe-polyposis.de): organisatorische Be-
treuung, Mitglied im wissenschaftlichen Beirat, Betreuung der Regionalgruppe Bonn

e Selbsthilfegruppe CoBald fur das Cowden-/Bannayan-Syndrom (https://shg-cobald.de/):
Grindung und Leitung der Gruppe durch J. Kionke.

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

e BRCA-Netzwerk e.V. fir den erblichen Brust- und Eierstockkrebs und andere erbliche
Tumorerkrankungen (www.brca-netzwerk.de), Mitglied im wissenschaftlichen Beirat

e Deutsche ILCO e.V.

Zentrum fir Seltene rheumatische Erkrankungen; PD Dr. Valentin Schéfer:

Deutsche Rheuma-Liga Bundesverband e.V.

e Rheuma-Selbsthilfe-Bonn

e Deutsche Vereinigung Morbus Bechterew e.V.
e Sklerodermie-Selbsthilfegruppen

e Lupus Erythematodes Selbsthilfegemeinschaft
e Selbsthilfe-Kontaktstelle in NRW

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

e EpiCare ERN
e Epi25
e GENERATE
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ILAE Consortium on Complex Epilepsies

ILAE SUDEP Task Force

Deutsche Epilepsievereinigung

Landesverband fir Epilepsie Selbsthilfe Nordrhein-Westfalen e.V.

Dravet-Syndrom e.V.

Zentrum fur Motoneuronenerkankungen; PD Dr. Patrick Weydt:

ALS-Selbsthilfegruppe

deutsche Huntington Hilfe (DHH) - wissenschaftlicher Beirat

EHDN (P.Weydt Co-Chair)

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

Mitglied des Wissenschaflichen Beirats der Deutschen Huntington Hilfe (DHH)

Instagram: als_doc und huntington_doc (zusammen fast 2000 Follower)

X: als_docBonn, Huntington_doc

Zentrum fir seltene Bewegungsstorungen; Prof. Dr. Thomas Klockgether:

Deutsche Heredo-Ataxie-Gesellschaft (DHAG) (Stuttgart)
Tom Wabhlig-Stiftung (MUinster)

EuroAtaxia (London, UK)

AtaxiaUK (London, UK)

National Ataxia Foundation (MN, USA)

Zentrum fur konnatale und perinatale Virusinfektionen und Zentrum fir angeborene

Fehlbildungen : Prof. Dr. Andreas Miller:

Bundesverband Angeborene Gefal¥fehlbildungen e. V.
Deutsche interdisziplindre Gesellschaft fir GefaRanomalien e. V. (DiGGefa)

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

statt

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

Amyloidose (n=4 im Jahr 2023):
Kooperationen:
e Prof. Nickenig (UKB, Kardiologie)

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

CVID (Common Variable Immunodeficiency) (n=1 im Jahr 2023):
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)
e Deutsch-Osterreichische AML Studiengruppe (AML-SG)
e Deutsche MDS-Studiengruppe (D-MDS)
e Studienallianz Leukamie (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)
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e PD Dr. F. Stegelmann (UK Ulm)
e Prof. Dr. U. Germing (UK Dusseldorf)

Neuroendokrine Neoplasien
Einbindung in akademische Studiengruppen (aSG):
e Arbeitsgemeinschft Endorkine und Neuroendokrine Onkologie (AG-ENEO)
e AlO-Studiengruppe Neuroendokrine Tumore
Kooperationen:
e Prof. Dr. Essler (UKB, Nuklearmedizin)
e Dr. C. Meyer (UKB, Interventionelle Radiologie)
e Prof. Dr. J. Kalff (UKB, Chirurgie)
e Prof. Dr. C. Strassburg (UKB, Gastroenterologie)
e Prof. Dr. Pavel (UK Erlangen)
e Prof. Dr. Fassnacht (UK Wirzburg)

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

von Websky

e Deutsche ILCO e.V. (Die Selbsthilfevereinigung flir Stomatrager und Menschen mit
Darmkrebs, sowie deren Angehorige

e Rehaklinik Bad Briickenau

e Rehaklinik Bad Neuenahr

e Ernahrungsberatung im Haus

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

e Dt. Alzheimergesellschaft
e Dt. PSP Gesellschaft

e FTD Selbsthilfegruppe am LVR Klinikum Bonn

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

e Interessengemeinschaft Himophiler e.V. (IGH e.V.)
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e Deutsche Hamophiliegesellschaft zur Bekampfung von Blutungskrankheiten e.V. (DHG
eV.)

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

Zentrum fir spinale Muskelatrophie im Kindes- und Jugendalter; Dr. Johannes Friese:

e Innerhalb des UKB: Klinik fiir Neurologie, Klinik flir Orthopéadie: Kinderorthopadie sowie

Physiotherapie, Kinderkardiologie, Allgemeine Padiatrie

3 Qualitatssicherung

3.1 Qualitatssicherung

Das ZSEB ist als Abteilung des Universitatsklinikums Bonn von der Zertifizierungsstelle der TUV
SUD Management Service GmbH gemaR der Qualititsmanagementnorm I1SO 9001:2015
zertifiziert. Das Zertifikat ist vom 19.01.2023 bis zum 18.01.2026 giiltig. Im Oktober 2022
wurde das UKB zuletzt auditiert. Das ZSEB ist in das Qualitatsmanagementsystem des UKB
integriert und nimmt regelmaRig an Qualitatszirkeln und Fortbildungen der Uniklinik Bonn teil.
Uber das Qualitdtsmanagement der Uniklinik Bonn wird das ZSEB zudem regelmiRig auditiert.
In diesem Audit werden MalRnahmen zum Umgang mit Ressourcen und Chancen erdrtert,
Qualitatsziele definiert und Uber die Planung zur Zielerrichung gesprochen. Das nachste Audit
findet im April 2024 statt. Es ist auch im Bereich der Gefdahrdungsbeurteilung aktiv,
insbesondere durch die aktive Teilnahme an der Handlungshilfe 4.0, die sich mit dem

Ubertragungsschutz im Arbeitsschutz befasst.

Im ZSEB ist ein eigener PDCA-Zyklus implementiert. In wochentlichen Teammeetings werden
aktuelle Projekte und Entwicklungsmaoglichkeiten besprochen (Plan) und Aufgaben einzelnen
Personen zugewiesen (Do). Der Fortschritt und auftretende Probleme werden im nachsten
Meeting Uberprift (Check), um konstruktive Losungen im Team zu erarbeiten und
umzusetzen (Act). Diese Meetings finden dienstags im Kernteam und mittwochs im 4

wochentlichen Rhytmus mit allen Mitarbeitern, also einschlielRlich der SHK, statt.

22



Es werden regelmdBig interne Workshops zu Fallprasentationen, Brieferstellung und
Untersuchungskursen fir Studierende angeboten. Neue Mitarbeiter werden gemal} einem
einheitlichen Einarbeitungskonzept eingearbeitet und haben Mentoren zur Seite. Um das
Wissen innerhalb des ZSEB optimal zu nutzen und weiterzugeben, hat das Team ein
"Expertenwiki" namens "ZEBRA" aufgebaut. In "ZEBRA" werden Symptombilder systematisch
festgehalten und dienen der Strukturierung des erarbeiteten Wissens im Kontext der
Bearbeitung eines Patientenfalls. Perspektivisch werden diese Informationen bei
Fallbearbeitungen den Rechercheprozess unterstitzen und diese Daten- und
Wissensressource sollen langfristig auch multinational genutzt werden. Fir die Versorgung
von Patient: innen ohne Diagnose und mit seltenen Erkrankungen wurden umfangreiche
Standardarbeitsanweisungen (SOPs) erarbeitet, die alle relevanten Prozesse des ZSEB
definieren. Alle SOPs sind auf dem Server des ZSEB und werden ab Anfang 2024 auch im QM-
System des UKB fiir Mitarbeiter einsehbar sein. Ein Einarbeitungskonzept fiir neue Mitarbeiter

wurde ebenfalls entwickelt und implementiert.

3.2 Zertifizierung fiir Zentren fiir seltene Erkrankungen iiber ClarCert

Seit November 2021 haben die Zentren fir seltene Erkrankungen die Mdoglichkeit an einem
Zertifizierungsprozess fir NAMSE Typ A Zentren Uber ClarCert teilzunehmen. Das Zentrum fir
seltene Erkrankungen Bonn legt groBen Wert auf eine Zertifizierung, da er die Qualitat und
Spezialisierung der Versorgung von Patient: innen mit seltenen Erkrankungen sicherstellt. Die
Anforderungen der Zertifizierung werden durch die Kriterien des Nationalen
Aktionsbiindnisses flir Menschen mit seltenen Erkrankungen (NAMSE), sowie den Kriterien
des Gemeinsamen Bundesausschusses (G-BA) festgelegt.

Das ZSEB befindet sich derzeit aktiv im Zertifizierungsprozess und arbeitet intensiv daran, die

geforderten Standards zu erflllen. Das ZSEB wird im Februar 2024 auditiert/zertifiziert.

3.3 Kodierung SE

Am 01.04.2023 ist das Gesetz fir Digitale-Versorgung-und-Pflege-Modernisierung (DVPMG)
in Kraft getreten. Dieses Gesetz verpflichtet die Zentren fiir seltene Erkrankungen nach §301
Abs. 2 Satz 4 SGB V zur Kodierung und Ubermittlung seltener Krankheiten (Orphacodes). Im

Rahmen der CORD-MII (Collaboration on Rare Diseases-Medizin Informatik) Initiative wurde
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dieses Ziel umgesetzt. Durch ein Update Uber Diacos wurden die technischen
Voraussetzungen geschaffen, um seltene Erkrankungen mittels OrphaCode und Alpha ID am
Standort Bonn codieren zu kdnnen. Weitere Informationen dazu finden Sie unter:

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

Ip/dvpmg.html

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

4.1 Sprechstunde

Das Zentrum bietet eine Telefon-Sprechstunde an, um Menschen ohne Diagnose oder mit
dem Verdacht auf eine seltene Erkrankung zu unterstitzen. Die Sprechstunde findet immer
dienstags und mittwochs von 12:00-14:00 Uhr sowie donnerstags von 10:00-12:00 Uhr statt.
Ratsuchende kénnen sich telefonisch oder per Email (info.zseb@ukbonn.de) mit ihrer Anfrage
an das ZSEB wenden. Alle Anfragen werden strukturiert im Team besprochen und das weitere

Vorgehen festgelegt und dokumentiert.

4.2 Umgang mit Anfragen an das ZSEB

Nachdem eine Anfrage eingegangen ist (in der Regel postalisch), wird diese von der Lotsin an
das drztliche Team weitergeleitet. Alle Anfragen werden dann im arztlichen Team bearbeitet
und die Ratsuchenden erhalten eine Empfehlung fiir das weitere Vorgehen. Dies kann
entweder eine intensive Aufarbeitung am A Zentrum des ZSEB sein (Option a), eine
Empfehlung zu einem geeigneten Fachexperten (Option b) oder eine Vermittlung an eines der

angeschlossenen Behandlungszentren (Option c) beinhalten.

4.3 Transitionskonzept

Mit Erreichen der Volljahrigkeit endet im Regelfall die kinderarztliche Betreuung und es erfolgt
die Transition in den Erwachsenenbereich. Fiir 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 entwickelt
aktuell in Kooperation mit der Kinderklinik ELKI am UKB ein modulares Transitionskonzept ,,m-

TRAIN-X). Modular bedeutet, dass das Grundgeriist des Transitionspasses einheitlich ist, aber
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der krankheitsspezische Teil wird modular angepasst. So hat der Jugendliche / die Jugendliche
einen individuellen Pass, wobei die Fachexpert: innen jeweils sicherstellen kénnen, dass die
inhaltlich-krankheitsspezischen Aspekte berlicksichtigt werden.

Im Projekt wird die Transitionsbereitschaft mittels strukturierter Fragebogen erhoben, die
Grunderkrankung kurz vorgestellt und Ressourcen fir die gelungene Transition benannt. Im
Follow-Up wird im Rahmen eines kleinen Forschungsprojektes die weitere

Transistionsbereitschaft exploriert (Doktorand: Herr cand. med. Justus Schumacher).

4.4 Interdisziplindre Fallkonferenzen (erwachsene / padiatrische Patient: innen)

Das ZSEB bietet wochentliche Experten-Fallkonferenzen aus der Erwachsenen-Sprechstunde
an. Zusatzlich wird einmal im Monat eine Fallkonferenz fiir padiatrische Patient: innen
abgehalten. Die Koordination und Organisation der Fallkonferenzen obliegen dem A Zentrum.
An beiden Konferenzen nehmen — neben Expertinnen und Experten des UK Bonns — bis zu 25
weitere Arztinnen und Arzte aus der Niederlassung, Krankenhiusern der Region und anderen
Universitatskliniken teil. Arztliche Kolleg: innen haben neben der Beteiligung an der
Fachdiskussion auch die Moglichkeit, nach vorheriger Anmeldung, eigene Patient: innen
vorzustellen. Die Fallkonferenzen beginnen jeweils mit einer von der Arztekammer Nordrhein

akkreditierten Fortbildung.

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.

Im Rahmen der Fallkonferenzen werden auch unklare Falle mit der Frage nach einer
Exomdiagnostik diskutiert, gemaR dem Vorgehen des Projekts TRANSLATE NAMSE und des

Vertrags zur besonderen Versorgung nach § 140a SGB V. Wenn die teilnehmenden
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Expert:innen eine solche Diagnostik als sinnvoll erachten, 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 wurde am ZSEB auch eine Videosprechstunde fir
Menschen ohne Diagnose bzw. fiir die Ratsuchenden etabliert. Als Alternative zu einem
Ambulanztermin konnen Betroffene, deren Fall am ZSEB bearbeitet wird, fir ein
Anamnesegesprach auch auf die Videosprechstunde ausweichen. Besonders von Vorteil ist
dies fir Patient: innen, die ansonsten eine lange Anfahrt nach Bonn hatten. Im Jahr 2023

konnten somit fast 60 Termine alleine via Videosprechstunde stattfinden.

Durch den Abschluss der Vertrage zwischen dem Universitatsklinikum Bonn und dem
virtuellen Krankenhaus NRW ist es nun auch moglich, (iber das sektoreniibergreifende
Netzwerk kollegialen Austausch mittels Telekonsilen zu ermdéglichen, insbesondere im

Hinblick auf komplexe Falle oder bei einem Verdacht auf eine seltene Erkrankung.
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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 interdisziplindaren  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. 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 Kipfmuiller)

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

Zwischen 2020-2022 wurden die Deutschen Referenznetzwerke (DRN) ins Leben gerufen,
um eine — angelehnt an die europdischen Netzwerke — nationale Struktur zu etablieren.
Aktuell gibt es in Deutschland 14 solcher Netzwerke (https://www.se-atlas.de/drn), in

denen Experten aus verschiedenen Regionen und Fachbereichen gemeinsam aktiv sind.

Jedes Netzwerk konzentriert sich dabei auf eine spezifische Erkrankung oder Gruppe von
Erkrankungen. Durch die Zusammenarbeit von Arzt: innen, Wissenschaftler: innen und
teilweise auch Selbsthilfeorganisationen auf nationaler Ebene zielen die DRN darauf ab,

die Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen national zu verbessern.
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Der Standort Bonn ist an der Beteiligung und/oder Koordination von vier dieser Netzwerke

beteiligt:

Deutsches Referenznetzwerk fiir seltene neuromuskuldre Erkrankungen (DRN-NMD;
Prof.Dr. Kornblum)
Deutsches Referenznetzwerk fiir erbliche Tumorerkrankungen (DRN-ETS; Prof. Dr.

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

Deutsches Referenznetzwerk fiir seltene Eplilepsien (Prof. Dr. Surges/PD Dr. Fazeli)
Deutsches Referenznetzwerk fir seltene Neurologische Erkrankungen (DRN-RND;

Prof. Kornblum)
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5 Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen sowie
Patienteninformationsveranstaltungen des ZSEB

5.1 Fortbildungen in der wochentlichen interdisziplinaren Fallkonferenz

Jede Woche findet am Zentrum fir seltene Erkrankungen Bonn eine interdisziplindre
Fallkonferenz statt, an der sowohl interne (Arzt: innen des UKB) als auch externe Arzt: innen
teilnehmen. Vor jeder Fallkonferenz findet eine Fortbildung (akkreditiert von der
Arztekammer Nordrhein) statt. Pandemiebedingt wurde das Format der Fallkonferenzen vor
2 Jahren auf digitale / hybride Formate erweitert, so dass Teilnehmende aus der Region / ganz

Deutschland barrierearm teilnehmen kdénnen.

5.2 Fortbildungsakademie (FAKSE) der NRW ZSE

Im Jahr 2017 grindete der Verbund der Zentren fiir seltene Erkrankungen in Nordrhein-
Westfalen (NRW-ZSE) die Fortbildungsakademie (FAKSE). Innerhalb der FAKSE werden
verschiedene Fortbildungsangebote im Bereich seltener Erkrankungen entwickelt und
durchgefiihrt. Im November 2023 die Veranstaltung "Zebras und Kolibris" in die dritte Runde.
Des Weiteren wurde im Netzwerk NRW-ZSE im Jahr 2022 eine "Masterclass" fur Studierende
eingefiihrt, die sich im Jahr 2023 einer zweiten Runde erfreute. Die Masterclass ist ein
Angebot des NRW-ZSE und basiert auf dem Lehrkonzept des ZSE Bonn. Medizinstudierenden
aus ganz NRW wurde im Rahmen der Fortbildung ein Einblick in die speziellen
Herausforderungen im Bereich seltener Erkrankungen aus der Perspektive von Arzt: innen,
Zentren fir seltene Erkrankungen und Patient :innen vermittelt. Arztinnen und Arzte des
Standortes Bonn sind konzeptionell und inhaltlich an dieser Ringvorlesung im NRW Verbund

beteiligt.
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5.3 weitere Fortbildungen

Es gibt viele Moglichkeiten, sich fortzubilden und (iber seltene Erkrankungen zu informieren.
Neben den Veranstaltungen, die vom A Zentrum fir seltene Erkrankungen Bonn organisiert
werden, bieten auch die B Zentren des ZSEB zahlreiche Fortbildungs- und
Informationsveranstaltungen an. Eine Liste der Veranstaltungen aus dem Jahr 2023 finden Sie

hier:

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

e [|.R. der klinikinternen Weiterbildungsreihe (Fallvorstellungen, Journal Club) und der
DZNE Lecture Series

e \Wochentliche Fallkonferenzen zusammen mit Mitarbeitern der Neuroradiologie

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

Klinik fir Psychiatrie

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

e 1. Bonner Symposium fir Kurzdarmsyndrom & Darmversagen (12.05.2023, eigene

Veranstaltung)

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

e Muskelzentrumssitzungen des Muskelzentrums Nordrhein, 3-Monats-Turnus

e Neuromuskulare Fallkonferenzen Bonn, 4-Wochen Turnus

e “New therapies in Mitochondrial Diseases”, Vortrag, ERN EURO-NMD Board Meeting,
Porto, Portugal, 02.02.2023

e 26. Kongress des Medizinisch-Wissenschaftlichen Beirates der DGM e.V., 24.03.2023,
Vortrag: ,,Mitochondriale Erkrankungen des Erwachsenenalters, Neues zu Diagnose
und Therapie”, Wissenschaftliches Symposium Mitochondriale Erkrankungen

e Inflammatorische Myopathien”, Vortrag. Klinik fiir Neurologie, Universitatsklinikum
Bonn, 12.4.2023

e ,Mitochondriale Erkrankungen — Grundlagen, Diagnostik und Therapiekonzepte®,

Vortrag. Universitatskinderklinik Bonn, 24.4.2023
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Vortrag “ERN EURO-NMD: Mitochondrial Working Group activities and projects”,
mitoNET Meeting, 27. und 28.04.2023, Munich, LMU University Hospital

»Neues zu Diagnose und Therapie mitochondrialer Erkrankungen®, Vortrag; Klinisch-
wissenschaftliches Seminar Universitatsklinik Halle/Saale, Klinik fir Neurologie,
06.06.2023

European Joint Program: International Consensus Workshop on the Management of
seizures in Patient:ins with Mitochondrial Diseases, Budapest, June 29th-July 1st, 2023,
Vortrag “Felbamate”

96. Kongress der Deutschen Gesellschaft fir Neurologie 2023, Industriesymposium
zum Thema ,Seltene neuromuskulare Erkrankungen®, 10.11.2023;
Fortbildungssymposium Periphere Neurologie: Vortrag  ,Mitochondriale
Erkrankungen: Wann daran denken, was kann man tun?”,
11.11.2023, Berlin

Research Committee Meetings and General Assembly, European Neuromuscular
Center ENMC, 14./15.04.2023 und 17.11.2023 (Amsterdam, World Trade Center)

UKB Patientenkollogium 14.12.2023 "Seltene Erkrankungen: Mustererkennung durch

Mensch und Maschine"

Zentrum fir Seltene rheumatische Erkrankungen; PD Dr. Valentin Schéfer:

28.01.23 Trier/ hybrid 16. Trierer Symposium Rheumatologie 2023
03.-04.02.23 Gottingen ,Ultrasound on the crossroads”

09.02.23 Bonn Drei universitare Rheumatologien beieinander
22.02.23 virtuell 6. Bonner Workshop zur HR-CT-Analyse interstitieller
Lungenerkrankungen — kompakt

08.03.23 Bonn Drei universitare Rheumatologien beieinander
19.04.23 Bonn Inflammation Summit Bonn

05.-07.05.23 Koln Aufbaukurs-Sonografie in der Rheumatologie
12.- 13.05.23 virtuell 6. Rheumatologie Forum Trilogie

23.05.23 Bonn Raising Ambition in SpA Excellence

06.06.23 Bonn Raising Ambition in SpA Excellence

29.07.23 Bonn Workshop Diagnostik PSO-PsA
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e 16.08.23 Bonn Autoimmun-Board 23

e 18.-20.08.23 KoIn Sonographie-Aufbaukurs- DEGUM zertifiziert

e 23.08.23 Bonn/ hybrid Interdisziplindre Fortbildung Immundefekte

e 15.-17.09.23 Dusseld./hybrid Deutscher Bildgebungskurs Rheumatologie
e 24.-25.11.23 Hannover #futuRe Special SpA

e 21.10.23 KbIn 10. Westdeutsches P (A) H-Expertentreffen

Zentrum fir konnatale Fehlbildungen: Leitung: Dr. Florian Kipfmuller:

e Vortrage: Gesellschaft fiir Neonatologie und Intensivmedizin, European Association of
Pediatric Societies, Deutsche Interdisziplinare Vereinigung fiir Intensivmedizin.

Fortbildungen:

e Feto-Neonatale Akademie: ,Postnatale Versorgung von Neonaten mit CDH”

e Neonatal Hemodynamic Research Center: “Hemodynamic treatment strategies in
CDH”

e Mitarbeit im Scientific Committee , Congenital Diaphragmatic Hernia International

Symposium 2024”

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

e Interne Fortbildung
e Journal Club — jeden Donnerstag 7:45 Uhr
e Fallvorstellungen — jeden Dienstag 7:45 Uhr
e ,Big Fun” Assistentenfortbildung —Montag aller 2 Wochen, 16:00 Uhr
e Hauptfortbildung, interne und externe Referenten, offen fiir Fakultat und
niedergelassenen Kollegen— jeden Dienstag 16:00 Uhr
e Externe Fortbildung
e AuBo Eye Update —Augenarztliche Fortbildung - 21.10.2023
e OCT Workshop 23.08.2023
e MFA Online Fortbildungen 13.12.2023

e ERN-Eye GREET — Moderation virtuelle Fallvorstellungen einmal pro Quartal
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Zentrum fur spinale Muskelatrophie im Kindes- und Jugendalter; Dr. Johannes Friese:

e RegelmaRige interne Fortbildungen fiir das Zentrum fiir Kinderheilkunde (montags
16.30-17.00) mit auch neuromuskularen Themen, zuletzt am 06.11.23 zur
Gentherapie der SMA

e 24.03.23 Vortrag auf der DNG-Fallbericht compound heterozygoter SMA Patient:in

e 21.10.23 Symposium Gentherapie in der Padiatrie am UKB

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

e Im Rahmen des ,Journal Clubs” des Instituts flir Humangenetik ca. 3 Vortrage pro Jahr zu

erblichen Tumorerkrankungen

* Im Rahmen der studentischen Lehre Vorlesung und Seminar (iber erbliche Tumorerkran-

kungen

e Webinar ERN GENTURIS: 30 years after the discovery of APC. How the identification of one
of the most important tumor suppressor genes improved (hereditary) cancer genetics and

Patient:in care. 25.1.2023

e What an oncologist needs to know about polyposis and colorectal cancer germline sus-

ceptibility. ESMO VIRTUAL Preceptorship on HEREDITARY CANCER GENETICS. Paris, 29.9.2023

e Klinische und genetische Diagnostik bei erblichen Tumor-Erkrankungen. ZPM-Audit

UKBBonn, 30.5.2023.
¢ Indikationen zur Keimbahn-Diagnostik in MTBs des DNPM. Bonn, 17.5.2023.

e Tumorentstehung und erbliche Tumorerkrankungen, Seminar fir die Fachweiterbildung

Pflege in der Onkologie, 18.04.2023

e Genetische Beratung und Diagnostik bei erblichem Darmkrebs, Vortrag bei einer Veran-

staltung des Marienhospitals Briihl, 16.08.2023

» Treffen der Regionalgruppen Duisburg und Bonn der Familienhilfe Polyposis in Duisburg,

23.09.2023
e Treffen der CoBalLD-Selbsthilfegruppe in Bonn, 7.10.2023

e Vortrage auf dem Jahreskongress Viszeralmedizin mit dem Titel ,,Chirurgische Grundsatze

beim Polyposis Syndrom
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¢ Seminarleitung , Kolorektales Karzinom“ Koloproktologen Kongress

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

Bonner Epilepsie Seminar (4- Veranstaltungen pro Semester, Spezial-Seminare)

3. Interdisziplindres Symposium zu Diagnostik und Therapie dissoziativer und funktioneller

Stérungen”, 25.08.2023

Bonner Epilepsie Forum — Patiententag, 28.10.2023

4. Otto-Loéwenstein Symposium, 25.11.2023

Zentrum fir Motoneuronenerkrankungen: PD Dr. Patrick Weydt:

e Jahrlicher ALS-Informationstag Bonn

e Music&Brain DZNE

Zentrum fir konnatale und perinatale Virusinfektionen und angeborene Fehlbildungen: Prof.

Dr. Andreas Miiller:

e 12. Bochumer Lymphtag 28.01.23 (A. Miller), Vortrag: Alte und neue
Therapiestrategien bei angeborenen Chylothorax und anderen
Lymphgefaerkrankungen

e Jahrestagung Ges. f. Neonatologie und Pad. Intensivmedizin 17.06.2023 (A. Mdiller)
Vortrag: Stellenwert von Alpelisib in der Behandlung PIK3CA-positiver vaskularer
Malformationen - 65. Jahrestagung der Dt. Ges. fiir Phlebologie und Lymphologie
09.09.2023 (A. Mdller)

e Tagung der AG Kinder- und Fetalpathologie der DGP und der Fachgesellschaft fir
Kinderpathologie e. V. Bonn 11.11.23 (A. Miller)

e Interventionell-radiologisches Olbert Symposium (IROS) 2023, 15.01.2023 (C.C.Pieper)

Vortrag: Lymphatische Interventionen - Das vergessene Gefallsystem
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Bonner Interventionsradiologie 2023, 05.04.2023 (C.C.Pieper) Vortrag: Pulmonary
Lymphatic Perfusion Syndrome

17th Annual Meeting of the Asian-Pacific Society of Cardiovascular and Interventional
Radiology 2023 Seoul (Republic of Korea), 13.04.2023 (C.C.Pieper), Vortrag: Bedeutung
und Potential der MR Lymphangiographie im Vergleich zu anderen bildgebenden
Verfahren beim Lymphddem

8. Lymphkliniktag Wolfsberg (Osterreich) 14.04.2023 (C.C.Pieper), Vortrag: MR
Lymphangiographie bei Lymphédemen

Lymphologicum 2023, Hanau, 05.05.2023 (C.C.Pieper) Vortrag: Interventionell-
radiologische Lymphologie

Anatomisches Kolloquium Universitat Gottingen, 09.06.2023 (C.C.Pieper) Vortrag:
Interventionelle Therapie von Chylothorax und Chylazites

Deutscher Rontgenkongress 2023 Wiesbaden, 10.06.2023 (C.C.Pieper) Vortrag:
Radiologische Darstellung und Interventionsmoglichkeiten bei Fehlbildungen der
zentralen LymphgefaRe

Jahrestagung der Gesellschaft fiir Neonatologie und Padiatrische Intensivmedizin
(GNPI), 17.06.2023 (C.C.Pieper) Vortrag: Novel Methods of Lymphatic Imaging and
Interventions

CIRSE Annual Meeting Kopenhagen 2023, 13.09.2023 (C.C.Pieper) Vortrag: Treatment
of post-operative lymphatic leakage

Seit 2023 finden interdisziplindre Fallkonferenzen mit dquivalenten Zentren an der
Universitatsklinik Magdeburg, Charité Berlin sowie dem Universitatsklinikum Erlangen

statt

Zentrum fir seltene Bewegungsstorungen; Prof. Dr. Thomas Klockgether:

1st AGI Consensus Conference on Clinical Outcome Assessments, Bonn, 24.01.2023.
Genetische Ataxien. Neurologische Klinik, Universitat Essen-Duisburg. 25.01.2023.
Genetische Ataxien. Neurologische Klinik, Universitat Freiburg. 26.04.2023.

Clinical scales for ataxia: current state and ongoing developments. Ataxia Global

Initiative Webinar, 11.07.2023.
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Zentrum fir seltene hdmatologische und onkologische Erkrankungen; Prof. Dr. Peter Brossart:

e 18.01.2023 Post-ASH Hohepunkte (hamatologische Neoplasien)
e 19.04.2023 Update Immunonkologie (mit hamatologischen Neoplasien)
e 14.06.2023 POST-Chicago Hohepunkte (mit NET)

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

e Fachliche Unterstiitzung von Webseminaren der IGH e.V.:
e 14.06.2023: Knoten im Kopf?
e 08.11.2023: Von-Willebrand-Syndrom: Eine heimtiickische Erkrankung?
e 29.11.2023: Talk am Mittwoch - Ruckblick 2023

e Fachliche und personelle Unterstiitzung des DHG Familienwochenendes in

Petershagen am 12.08.2023

Zentrum fir seltene GefaRerkrankungen: PD Dr. Dr. Nadjib Schahab/PD Dr. Christian Schaefer:

e Fachvortrage im fir die Selbsthilfegruppe fir PXE-Erkrankte Deutschlands e.V. im

Rahmen des Jahrestreffens.

Zentrum fir angeborene Hypotrichosen; Prof. Dr. Regina Betz:

e Arbeitstagung Dermatologische Forschung, Working Group Translational Dermatolo-
gical Genetics, Innsbruck 2023: Das genetische Spektrum des Syndroms der
unkdmmbaren Haare in einer Kohorte; von 107 Individuen, RC Betz

e The Charles Institute Seminar Series, Charles Institute of Dermatology - UCD School of
Medicine, Ireland, Dublin 2023: On the hunt for genes for hair anomalies, RC Betz

e 20th European Hair Research Society Meeting - Sheffield, UK, 14th - 16th June 2023:

e Clinical and etiological basis of comorbidities and therapy response in alopecia

areata, FB Basmanav, Vortragspreis
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e Short anagen hair syndrome: Association with mono- and biallelic variants in
WNT10A and a shared genetic etiology with male pattern hair loss, N Cesarato
e Genetics of Hair Loss and other hair abnormalities, RC Betz, Invited Speaker
e Symposium of Pediatric Dermatology in Yerevan, Armenia - July 5th, 2023: Genetic
basis of hair anomalies, RC Betz
e HairS’23, DWI - Leibniz-Institut fir Interaktive Materialien, Aachen, 2023: Genetic
causes for diverse hair phenotypes, RC Betz, Plenary Lecture
e 1st Regional Conference of the International Society of Pediatric Dermatology, Kuwait,
2023:
* Genetics About Autoimmune mediated disorder Alopecia Areata, RC Betz
e News in Genetics of Hair Disorders, RC Betz
e EADV Congress 2023, Berlin - Hair diseases (in the session Pediatric dermatology), RC
Betz (Chair)

5.4 Lehre am ZSEB - Wahlfach fiir Medizinstudierende

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

Fallbeispiele und klinischen Fragestellungen werden dann im Seminar vertieft. Seit 3 Jahren
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gelingt es, das Wahlfach als digitale Veranstaltung an zwei Standorten gemeinsam und

synchron (Bonn und Hannover) zu realisieren.

Darlber 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.

5.5 Workshop Kinderonkologie: SICKO

Prof. Lorenz Grigull unterstiitzte in 2023 konzeptionell und praktisch das Tainings- und

Fortbildungskonzept SICKO der MHH.

SICKO wurde entwickelt, um im Spannungsfeld , Kinderonkologie” Mitarbeitende fiir ihren
Alltag zu trainieren. SICKO bietet unterschiedliche Workshops an, wahrend derer mit
praktischen Ubungen im multidisziplindren Team trainiert und gelernt wird. Hinter dem
Namen SICKO (Sicherheit in der Kinderonkologie) verbirgt sich ein interdisziplindres Team, das
Workshops entwickelt, individuell anpasst und Teams dabei hilft, ihre Starken zu entdecken.

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

Neue Mitarbeitende werden auf die spezifischen Anforderungen vorbereitet und erfahrene
Mitarbeiter konnen ihre Kenntnisse vertiefen. Durch einen ausgewogenen Mix von Theorie
und praktischen Ubungen (z.B. Lumbal- / Knochenmarkpunktion am Modell, Port-/Broviac-
Simulation, Gesprachstechniken, Simulation von Notfallsituationen) kénnen sich Mitarbeiter
gemeinsam (= pflegerisches und arztliches Personal gemeinsam!) fir ihre Tatigkeit im
Arbeitsgebiet , Kinderonkologie” riisten.

Am 7. Und 8. November war das SICKO Team mit Prof. Grigull Gastgeber fiir einen Workshop
an der Kinderklinik in Datteln. Im 2-tagigen Workshop waren 12 Mitarbeitende aus Datteln,
Dortmund und Witten-Herdecke, um gemeinsam fiir den kinderonkologischen Ernstfall zu

trainieren.
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6 Interaktion und Austausch mit anderen Zentren fiir seltene
Erkrankungen

6.1 AGZSE

Das Zentrum fiur seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB) ist Mitglied der Arbeitsgemeinschaft
Zentren fir seltene Erkrankungen (AG ZSE). Im November 2023 wurde Prof. Grigull in den
Vorstand der AG ZSE gewahlt. Mit der Wahl in den Vorstand kann sich der Standort Bonn noch
wirksamer in die nationalen Belange flir Menschen mit einer seltenen Erkrankung einbringen.
Fiir die AG — ZSE sehen wir viele inhaltliche und strukturelle Herausforderungen, die wir durch
die aktive Vorstandstatigkeit gerne mitgestalten wollen. Ein weiterer Vorschlag aus dem ZSEB
ist die Etablierung einer Homepage fir die AG ZSE, die als zentrale Anlaufstelle fiir
Informationen und Ressourcen dienen soll und diese Arbetisgemeinschaft fiir das Umfeld
sichtbarer machen soll.

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). Ab 2024 soll fiir diese
Falle eine interdisziplindre Fallkonferenz einberufen werden kénnen, an der Vertreter
mehrerer verschiedener Zentren deutschlandweit teilnehmen kénnen. Eine Grindung ist flr

das erste Quartal 2024 geplant.

6.2 AG Lotsen

Die Arbeitsgemeischaft der Lotsen und Koordinatoren wurde im Jahr 2021 gegriindet. In
dieser Gemeinschaft werden Themen diskutiert, die die verschiedenen Aspekte der Arbeit an
Zentren fir seltene Erkrankungen (ZSEs) betreffen. In den regelmaRigen Treffen prasentieren
sich die einzelnen Zentren fiir seltene Erkrankungen und es werden die unterschiedlichen
Ablaufe erortert und diskutiert. Dies trdgt einerseits zur Angleichung der Arbeit in der
Versorgungslandschaft innerhalb der Zentren fiir seltene Erkrankungen bei und andererseits
zur Verbesserung der Arbeitsablaufe und Strukturen in den jeweiligen Zentren. Dariiber

hinaus finden in den Konferenzen auch Fortbildungen sowie Fallvorstellungen statt. Zusatzlich
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wird einmal im Jahr eine Lotsenschulung organisiert, bei der sich die Lotsen und

Koordinatoren bei Fachvortragen weiterbilden und anschlieRend austauschen kénnen.

6.3 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 ermoglichen einen Patientenzentrierten Austausch lber die bestmdogliche Versorgung

und Therapieoptionen fiir 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".

6.4 Griindung einer Fach- und Organspezifischen Arbeitsgruppe (FOSA) fiir seltene
Erkrankungen

Im vergangenen Jahr wurde die Griindung einer Fach- und Organspezifischen Arbeitsgruppe
(FOSA) fir seltene Erkrankungen angestoBen. FOSAs werden normalerweise in Bereichen
gegriindet, die von den Arztekammern als Gebiets-, Schwerpunkt oder Zusatzbezeichnungen
definiert werden. Dies trifft bisher nicht auf seltene Erkrankungen zu. Da aber alleine in
Deutschland rund 4 Millionen Menschen von einer seltenen oder sogar ultra seltenen
Erkrankung betroffen sind, ist eine nationale Vernetzung erforderlich. Das Netzwerk der
Universitatsmedizin (NUM) kénnte eine solche Vernetzung ermoglichen. Die Entwicklung von

Anwendungen fiir Seltene Erkrankungen kann wichtige Impulse geben, die auch in anderen
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Bereichen nutzlich sein konnen. Gleichzeitig profitiert die Forschung zu Seltenen

Erkrankungen von digitalen Entwicklungen im medizinischen System.

6.5 Deutsche Referenznetzwerke

Deutsches Referenznetzwerk fiir erbliche Tumorsyndrome (DRN-ETS)

Im Deutschen Referenz- und Versorgungs-Netzwerk (DRN) fiir erbliche Tumorsyndrome (ETS)
haben sich medizinische Zentren mit einer besonderen Expertise fir ETS
zusammengeschlossen. Neben dem Standort Bonn, der die Koordination des Netzwerkes
Ubernimmt, sind die Standorte Aachen Dresden, Erlangen, Gottingen, Hamburg, Hannover,
Heidelberg, Miinchen, Tiibingen und Ulm vertreten. Es handelt sich hierbei um spezialisierte
Subzentren fir ETS (B Zentren) der Zentren fiir Seltene Erkrankungen (ZSE) an
Universitatskliniken sowie um die Zentren des Europdischen Referenz-Netzwerks fir
genetische Tumorrisiko-Syndrome (ERN GENTURIS). Die Zentren erfilllen definierte, hohe
Qualitatsstandards in der multidisziplindren Versorgung und engagieren sich wissenschaftlich
in nationalen und internationalen Forschungsprojekten mit dem Ziel, das medizinische Wissen
Uber ETS kontinuierlich zu erweitern.

An den Zentren des DRN ETS erfolgt eine umfassende Behandlung und Beratung von Personen
mit (Verdacht auf) familidre oder erbliche Formen von Tumoren. Die medizinische Betreuung
richtet sich sowohl an bereits erkrankte Patient: innen wie auch gesunde Risikopersonen und
umfasst die Differentialdiagnostik bei noch unklarer Diagnose, die genetische Abklarung und
gezielte Testung, die leitliniengerechte Therapie sowie koordinierte Durchfiihrung der
empfohlenen Vorsorge- bzw. Friherkennungs-Untersuchungen. Hierfliir stehen
multidisziplindre Teams von Experten zur Verfligung, die mit den verschiedenen Aspekten der

Krankheitsbilder vertraut sind.

Die enge nationale (digitale) Vernetzung der Experten soll die Entwicklung und
Implementierung von strukturierten Versorgungs- und Uberweisungspfaden, d.h.
interdisziplindrer, standardisierter Diagnostik-, Behandlungs- und Praventions-Konzepte
inklusive multidisziplindrer Fallbesprechungen gewaéhrleisten. Um die MaBnahmen optimal
auf die Bedirfnisse der betroffenen Familien abzustimmen, sind Patientenvertreter eng

eingebunden.
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Das DRN ETS stellt somit eine Schnittstelle zum ERN GENTURIS und der regionalen
Patientenversorgung dar und soll deshalb insbesondere die Umsetzung und Verbreitung der
im ERN erarbeiteten Inhalte und Vorgaben in das nationale Gesundheitssystem unterstiitzen.
In diesem Rahmen tragt der stetige wissenschaftlich-fachliche Austausch zur kontinuierlichen
Bildung, Akkumulation und Verteilung von Spezialwissen bei.

Die Zentren des DRN ETS engagieren sich in den relevanten nationalen und internationalen
Initiativen und Netzwerken; sie beteiligen sich an der arztlichen Fort- und Weiterbildung, der
Verfassung von Ubersichtsarbeiten zu verschiedenen Aspekten ETS, der Erstellung von
Leitlinien und der Unterstiitzung von Selbsthilfegruppen. Die enge Verzahnung von
Patientenversorgung und Forschung garantiert eine Betreuung auf hohem Niveau
entsprechend des aktuellen medizinischen Wissens.

Die Informations-Plattform des DRN ETS hat das vorrangige Ziel, die Erkennung und
Behandlung von Familien mit ETS durch eine umfassende Aufklarung Gber die medizinischen
und wissenschaftlichen Aspekte, die Bereitstellung von Informationsmaterialien und die
Verlinkung zu zahlreichen nationalen und internationalen Informationsquellen und Experten

zu verbessern.

Deutsches Referenznetzwerk fiir Neuromuskulare Erkrankungen (DRN NMD)

Das DRN NMD- Referenznetzwerk fiir neuromuskulare Erkrankungen ist ein wissenschaftlich-
fachliches Netzwerk, das sich aus 13 Einrichtungen zusammensetzt. Die Koordination des
Netzwerks erfolgt durch die Standorte ZSE Aachen und ZSE Bonn. Das Netzwerk wurde 2021
gegriindet mit dem Ziel, die europdischen (ERN-) Aktivititen auf nationaler Ebene
darzustellen.

Ein Ziel ist die Planung und Organisation virtueller Fallbesprechungen im Netzwerk. Dabei
werden schwierige Fille von Experten aus verschiedenen Einrichtungen gemeinsam
diskutiert. Ein weiterer wichtiger Aspekt ist die Aus- und Fortbildung. Das DRN NMD wird
perspektivisch Schulungen und Weiterbildungen fiir medizinisches Personal anbieten, um das
Wissen im Bereich neuromuskuldrer Erkrankungen zu erweitern und zu verbessern. Das
Netzwerk strebt zudem eine engere Zusammenarbeit mit Selbsthilfegruppen und
Patientenorganisationen an. Die involvierten B Zentren stehen bereits durch ihre Aktivitaten
und Expertise mit Selbsthilfegruppen in Kontakt; im Kontext der DRNs, sollen diese

Vernetzung besser sichtbar und strukturiert werden. Ein Hauptziel besteht darin, den
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Austausch zwischen Versorgern und Betroffenen zu férdern, um die Bedirfnisse der
Betroffenen besser zu verstehen und ihre Anliegen in die Arbeit der Krankenversorgung
einzubeziehen und entsprechend anzupassen. Ein erfolgreiches Beispiel fir die
Zusammenarbeit mit Patientenorganisationen ist die Verbindung zur DGM. Dank der
Unterstiitzung der DGM konnten bereits Versorgungslicken identifiziert und in die
Bedarfsplanung aufgenommen werden. Um diesen Bediirfnissen gerecht zu werden, sind
finanzielle Mittel erforderlich. Aus diesem Grund hat das Netzwerk gemeinsam einen Antrag
flr Patientenlotsen entwickelt und im Oktober eingereicht. Ein Patientenlotse ist eine Person,
die den Patient: innen bei der Navigation durch das Gesundheitssystem, in diesem Fall
ausgerichtet auf Patient: innen mit neuromuskularen Erkrankungen, untersttitzt, ihnen bei der
Termin- und Therapiekoordination hilft und ihnen Informationen Uber ihre Erkrankung zur
Verfligung stellt. Der Patientenlotse soll den Patient: innen helfen, die bestmodgliche
Versorgung zu erhalten und ihnen bei der Bewaltigung ihrer Erkrankung zur Seite stehen.
Eine weitere wichtige Aufgabe ist die Harmonisierung und Koordination der Versorgungspfade
in Zusammenarbeit mit dem Europaischen Referenznetzwerk (ERN). Auch auf europdaischer
Ebene soll die Situation von Betroffenen mit neuromuskuldren Erkrankungen verbessert und
vor allem sichergestellt werden, dass die besten Behandlungsstandards angewendet werden
kénnen.

Wie wichtig die Organisation und Datensammlung fiir Versorgungsregister ist, wird vor allem
im Bereich der seltenen Erkrankungen immer deutlicher. Durch die systematische Erfassung
von Daten kénnen Erkenntnisse (iber den Verlauf der Erkrankungen gewonnen werden, die
zur Entwicklung von neuen Therapieansatzen beitragen konnen. Die Behandlungszentren (an
Unikliniken) sind bereits verpflichtet Eintrage in die Register vorzunehmen. Die genaue
Integration oder Unterstlitzung der Registerarbeit durch das Netzwerk steht aber momentan
noch zur Diskussion offen.

Das Netzwerk soll auRerdem Austauschort fiir regelmiaRige Uberpriifung und Aktualisierung

von Leitlinien und Behandlungsprotokollen werden.
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7 Anzahl der humangenetisch gesicherten Diagnosen gegeniiber
bisher unklaren Diagnosen

m Jahr 2023 konnten durch die humangenetischen Diagnostik (durch das Instituts fir
Humangenetik der Universitatsklinik Bonn durchgefiihrt) im ZSEB 63 bisher unklare Falle von
Patienten geklart werden. Dies erfolgte im Rahmen der Empfehlungen der Experten in
interdisziplindren Fallkonferenzen des ZSEB, die die Exomdiagnostik oder bei spezifischen
Verdachtsdiagnosen NGS-Panels vorschlugen. Insgesamt wurde in 242 Fillen eine
Exomdiagnostik durch die Fallkonferenz empfohlen. 250 Exomanalysen wurden im Jahr 2023
durchgefiihrt (auch Auftrage aus dem Vorjahr 2022). Dariber hinaus wurden im
Behandlungszentrum fiir frontotemporale Demenz zwei Diagnosen (fiir frontotemporale

Demenz) ebenfalls tiber eine Exomdiagnostik gestellt.

Das Zentrum fiir seltene Erkrankungen und klinische Genommedizin ist an Vertragen zur
besonderen Versorgung nach § 140a SGB V des Verbands der Ersatzkassen (VdEK) und seit
2022 auch der AOK beteiligt. Im Herbst 2022 traten auch die ersten Betriebskrankenkassen
(BKK) dem Vertrag bei, wodurch das ZSEB nun auch Versicherten dieser Krankenkassen eine

(Trio-)Exomsequenzierung anbieten kann.

8 Leitlinien und Konsensuspapiere mit Beteiligung des ZSEB

Um sicherzustellen, dass aktuelles medizinisches Wissen weitergegeben wird und
Patient:innen angemessen behandelt werden kdnnen, kooperieren die Zentren insbesondere

bei der Entwicklung verschiedener Leitlinien und Konsensuspapiere. Hier sind einige Beispiele:

Leitlinie Art B Zentrum Zustandiger
Ataxien des Erwachsenenalters AWMF/DGN Zentrum fir seltene Prof. Dr. Thomas
Leitlinie Bewegungsstorunge  Klockgether
n
Konsensuspapier tber klinische Konsensuspapi Zentrum fiir seltene  Prof. Dr. Thomas
Evaluation bei Ataxien: er/Ataxia Bewegungsstorunge  Klockgether
Klockgether T, Synofzik M, AGI Working Group on Global n

COAs and Registries. Clinical assessment in ataxias:
Consensus recommendations by the Ataxia Global
Initiative (AGI) Working Group on Clinical Outcome
Assessments (COAs) and Registries. Cerebellum

2023 Apr 5. doi: 10.1007/512311-023-01547-z..

Initiative (AGI)
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klinische Evaluation bei Ataxien:
Grobe-Einsler M, Taheri A, Faber J, et al. Scale for
the Assessment and Rating of Ataxia (SARA):
Development of a training tool and certification
program. Cerebellum. 2023 Mar 15. doi:
10.1007/s12311-023-01543-3..
Konsensuspapier tber
standardisierte Gewinnung von

Biomaterialien bei Ataxien:

Santana MM, Gaspar LS, Pinto MM et al. A
standardised protocol for blood and cerebrospinal
fluid collection and processing for biomarker
research in ataxia. Neuropathol Appl Neurobiol.
2023 Apr;49(2):e12892. doi: 10.1111/nan.12892

Fiir Parkinson-Syndrome

Fir Demenz

European Pompe Consortium: start,
switch, and stop criteria for the enzyme
replacement therapy of late-onset Pompe disease:
EPOC recommendation update 2023

Entwicklung von “Consensus
recommendations on antiepileptic
drug treatment in Patient:ins with
epilepsy caused by a primary
mitochondrial disease”. Endorsed by the
European Reference Networks EURO-NMD, RND,
EpiCare, MetabERN and EYE, the interERN
mitochondrial working group

Leitlinie der DGGG, DKG und DKH
(S3-Level, AWMF-Register-Nummer
032/034-0L, september 2022) — Teil 2 mit

Empfehlungen zur Therapie der Prékanzerosen
und des frilhen Endometri-umkarzinoms, zur
operativen Therapie, Strahlen- und
medikamentdsen Therapie, zu Nachsorge,
Rezidiven und Metastasen und zur
psychoonkologi-schen, palliativmedizinischen,
Patient:inenedukativen, rehabilitativen und
physiotherapeuti-schen Versorgung. Geburtsh
Frauenheilk 2023: 963-995, 10.1055/a-2066-2068
Leitlinie der DGGG, DKG und DKH
(S3-Level, AWMF-Register-Nummer

032/034-0L, September 2022). Teil 1

mit Empfehlungen zu Epidemiologie,
Friherkennung, Diagnostik, hereditaren Faktoren
des Endometriumkarzinoms, geriatrischem
Assessment und Versorgungs-strukturen. Geburtsh
Frauenheilk 2023, 919-962, 10.1055/a-2066-2051

Leitlinie “Perioperatives
Management von Gastrointestinalen

Tumoren (POMGAT) (s3 Level Guideline of
the DKG, DGAV and DGK), AWMF 088-0100L)

Harmonisierung der européischen /
internationalen Leitlinien zum Lynch-

Syndrom (Euro-pean Hereditary Tumour
Group, EHTG)

Konsensuspapi
er

Konsensuspapi
er

S2k

S3

Konsensuspapi

er

S3

S3

Zentrum fir seltene
Bewegungsstorunge
n

Zentrum fir seltene
Bewegungsstorunge
n

Zentrum fur
Frontotemporale
Demenz
Zentrum fur
Frontotemporale
Demenz
Zentrum fir
neuromuskulare
Erkrankungen

Zentrum far
neuromuskuldre
Erkrankungen

Zentrum fur erbliche
Tumorerkrankungen

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen

Prof. Dr. Thomas
Klockgether

Prof. Dr. Thomas
Klockgether

Prof. Dr. Anja
Schneider

Prof. Dr. Anja
Schneider

Prof. Dr. Cornelia
Kornblum

Prof. Dr. Cornelia
Kornblum

Prof. Dr. Stefan
Aretz

Prof. Dr. Stefan
Aretz

Prof. Dr. Stefan
Aretz

Prof. Dr. Stefan
Aretz
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Europaische Leitlinie zur
Adenomatdésen Polyposis (European
Hereditary Tumour Group, EHTG)
Europaische Leitlinie zum 10g23-
Syndrom der Gene PTEN und

BMPR1A (European Hereditary Tumour Group,
EHTG)

,Hereditare kolorektale Karzinome /
Polyposis” bei der Aktualisierung und
Uberarbeitung der S3-Leitlinie ,,Kolorektales

Karziom“ (Leitlinien-programm Onkologie;
DKG, DKH, AWMF)

,Hereditare
Endometriumkarzinome” Erstellung
und Aktualisierung der S3-Leitlinie
,Endometriumkarzinom® (Leitlinien-
programm Onkologie; DKG, DKH,
AWMF)

Uberarbeitung der S3 LL
Vulvakarzinom (Mandatstrager
DGAV)

Leitlinien der Deutschen Gesellschaft
fur Neurologie , Erster epileptischer
Anfall und Epilepsien bei
Erwachsenen”

Leitlinien der Deutschen Gesellschaft
fiir Neurologie ,Mitochondriale
Erkrankungen”

AWMF Leitlinie zur
,Nekrotisierenden Enterokolitis“(in
Erstellung)

AWMF Leitlinie “Akute infektiose
Gastroenteritis im Kindesalter

International guideline:
“Hemodynamic assessment and
therapy in CDH neonates”
Prophylaxe von Infektionen in der
Neutropenie bei AML-Patient:inen

Behandlung von Infektionen in der
Neutropenie bei AML-Patient:inen

Behandlung Infektionen nach
allogener Stammzelltransplantation

Education Comitee der CIRTA mit
Online-Fortbildung

Leitlinie

Leitlinie

S2K-Leitlinie

S2K-Leitline

Leitlinie

Leitlinie

Leitlinie

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen

Zentrum fur erbliche
Tumorerkrankungen

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Zentrum fur seltene
Epilepsien

Zentrum fur
Konnatale
Fehlbildungen
Zentrum fur
Konnatale
Fehlbildungen
Zentrum fur
Konnatale
Fehlbildungen
seltene
hamatologische und
onkologische
Erkrankungen
seltene
hamatologische und
onkologische
Erkrankungen
seltene
hamatologische und
onkologische
Erkrankungen
Zentrum fur
Kurzdarmsyndrom,
Darmversagen und

Prof. Dr. Stefan
Aretz

Prof. Dr. Stefan
Aretz

Prof. Dr. Stefan
Aretz

Prof. Dr. Stefan
Aretz

Prof. Dr. Stefan
Aretz

Prof. Dr. Rainer
Surges

Prof. Dr. Rainer
Surges

Dr. Florian
Kipfmiiller

Dr. Florian
Kipfmiiller

Dr. Florian
Kipfmuller

Prof. Dr. Peter

Brossart

Prof. Dr. Peter
Brossart

Prof. Dr. Peter
Brossart

PD Dr. Martin von
Websky
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S2 Leitlinie
(der DGP)

Sarkoidose (in press)

Positionspapier der DGP: The new
European Guidelines for Pulmonary
Hypertension with Updated
Commentary of the PH-DACH
Conference - A position paper of the
German Society for Pneumology and
Respiratory Medicine (DGP).
Pneumlogie 2023;77:852-853

EULAR recommendations for the use
of imaging in large vessel vasculitis in
clinical pactice: 2023 update. Ann
Rheum Dis. 2023 Aug7:ard-2023-
224543, doi: 0.1136/ard-2023-
224543. Epub ahead of print. PMID:
37550004.

The provisional OMERACT
ultrasonography score for giant cell
arteritis. Ann Rheum Dis. 2023
Apr;82(4):556-564. doi: 10.1136/ard-
2022 223367. Epub 2022 Dec 12.
PMID: 36600183.

Gentherapie der Himophilie:
Empfehlung der Gesellschaft fir
Thrombose- und

Hamostaseforschung (GTH) [Gene
therapy of Hemophilia: Recommendations from
the

German, Austrian, and Swiss Society for
Thrombosis and Haemostasis Research

(GTH)]. Hamostaseologie. 2023 Jun;43(3):196-207.
German. doi:

10.1055/a-1957-4477. Epub 2022 Dec 14. Erratum
in: Hamostaseologie. 2022 Dec

21;: PMID: 36516966; PMCID: PMC10281774.

Emicizumab for the Treatment of

Acquired Hemophilia A: Consensus

Recommendations from the GTH-

AHA Working Group.

Hamostaseologie. 2023 Dec 4. doi:
10.1055/a-2197-9738. Epub ahead

of print. PMID: 38049124

Zolgensma (Gentherapie SMA) (in Konsensuspapi
Arbeit) er

intestinale
Rehabilitation

Zentrum fir seltene
Lungenerkrankungen
Zentrum fir seltene
Lungenerkrankungen

Zentrum fir seltene
rheumatische
Erkrankungen

Zentrum fur seltene
rheumatische
Erkrankungen

Zentrum fir seltene
Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Zentrum fir seltene
Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Zentrum fir spinale
Muskelatrophie im
Kindes- und
Jugendalter

Prof. Dr. Dirk
Skowasch
Prof. Dr. Dirk
Skowasch

PD Dr. Valentin
Schafer

PD Dr. Valentin
Schafer

Prof. Dr.
Johannes
Oldenburg

Prof. Dr.
Johannes
Oldenburg

Dr. Johannes
Friese
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9 Register mit Beteiligung des ZSEB

Register

International CDH Study Group
Registry

LHON Registerstudie  bei
Leberscher hereditarer
Optikusneuropathie

PRO RETINA Patient:inenregister
monogenetischer
Augenerkrankungen

RPGR Registerstudie bei X-
chromosomaler Retinitis pigmentosa

Datenbank des Deutschen
Konsortiums fir Familidren
Darmkrebs

Internationale APC-
Mutationsdatenbank

Nationale Datenbank ,,Familidres
Magenkarzinom*“

StuDoQ Datenbank
,Rektumkarzinom”

StuDoQ Datenbank , Colonkarzinom*

Europaisches Patient:inneregister
des ERN GENTURIS (in Vorbereitung)

ClinVar Database (Eintrige im Rahmen des
ClinGen InSiGHT Hereditary Colorectal
Cancer/Polyposis Variant Curation Expert Panel fiir
das APC-Gen)

Deutsches Netzwerk zur Erforschung
der autoimmunen Enzephalitis,

GENERATE (German NEtwork for REsearch on
AuToimmune Encephalitis

EpiCare-European Network of rare
and complex epilepsies (im Aufbau)
GVAS

GCA/PMR Register bruneck
DERMINUS Register

Spinocerebellar ataxia (SCA) Registry
SPORTAX

Autosomal Recessive Cerebellar

Ataxia(ARCA) Registry
DESCRIBE-PSP

B Zentrum

Zentrum fir Konnatale
Fehlbildungen
Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen

Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen

Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen (NZeT)

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen (NZeT)
Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen (NZeT)
Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen (NZeT)
Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen (NZeT)
Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen (NZeT)
Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen (NZeT)

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Zentrum fir seltene
rheumatische Erkrankungen
Zentrum fir seltene
rheumatische Erkrankungen
Zentrum fir seltene
rheumatische Erkrankungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen

Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen

Leiter/Ansprechpartner
Dr. Florian Kipfmller

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

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

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

Prof. Dr. Stefan Aretz
(n=122 Patient:innen in 2023)

Prof. Dr. Stefan Aretz

Prof. Dr. Stefan Aretz
(n=35 Patient:innen in 2023)

Prof. Dr. Stefan Aretz
Prof. Dr. Stefan Aretz
Prof. Dr. Stefan Aretz

Prof. Dr. Stefan Aretz
(n=58 Patient:innen in 2023)

Prof. Dr. Rainer Surges
(n=6 Patient:innen in 2023)

Prof. Dr. Rainer Surges

PD Dr. Valentin Schafer
(n=4 Patient:innen in 2023)

PD Dr. Valentin Schafer
(n=54 Patient:innen in 2023)

PD Dr. Valentin Schafer
(n=38 Patient:innen in 2023)

Prof. Dr. Thomas
Kockgether
Prof. Dr. Thomas
Kockgether
Prof. Dr. Thomas
Kockgether

Prof. Dr. Thomas
Kockgether
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http://www.lovd.nl/APC
http://www.lovd.nl/APC
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/submitters/508966/
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/

DESCRIBE-ND
DESCRIBE FTD Registerstudie

REDCap

Deutsches KDS Register (im Aufbau)

ComPERA-XL-Register: Prospective
registry of newly initiated therapies
for pulmonary hypertension
INSIGHTS-ILD, investigating
significant health trends in idiopathic
ILD

GAN-Register, German Ashma
Network

SMARTCARE

MitoRegistry, a longitudinal prospective
registry study (observational);

www.mitoregister.org, http://mitonet.org (BMBF)

Internationales Patient:inenregister

“Pompe Registry”, alongitudinal
prospective non-interventional registry study
(observational), www.registrynxt.com, Genzyme-
Sanofi

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

»,TREAT-NMD" Patient:inenregister:
Myotone Dystrophien, FKRPopathien, FSHD, SMA,
Dystrophinopathien, CMT, GNE-Myopathien,
Myofibrillare Myopathien, IBM (,TREAT-NMD*,
Neuromuscular Disorders)

mitoSAMPLE (Biobank, BMBF)

PXE-Register der Med. Klinik Il

ComPERA-XL-Register

GAN-Register

Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fur
frontotemporale Demenz
Zentrum fir
Kurzdarmsyndrom,
Darmversagen und
intestinale Rehabilitation
Zentrum fur
Kurzdarmsyndrom,
Darmversagen und
intestinale Rehabilitation
Zentrum fir seltene
Lungenerkrankungen

Zentrum fir seltene
Lungenerkrankungen

Zentrum fir seltene
Lungenerkrankungen

Zentrumf fiir seltene
neuromuskulare
Erkrankungen
Zentrumf fiir seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Zentrumf fir seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Zentrumf fur seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Zentrumf fir seltene
neuromuskuldre
Erkrankungen

Zentrumf fiir seltene
neuromuskulare
Erkrankungen
Zentrum fir seltene
Gefalerkrankungen

Zentrum fur seltene
Gefalerkrankungen

Zentrum fur seltene
GefaRerkrankungen

Prof. Dr. Thomas
Kockgether
Prof. Dr. Anja Schneider

PD Dr. Martin von Websky

PD Dr. Martin von Websky

Prof. Dr. Dirk Skowasch
(n=60 Patient:innen in 2023)

Prof. Dr. Dirk Skowasch
(n=60 Patient:innen in 2023)

Prof. Dr. Dirk Skowasch
(n=300 Patient:innen in 2023)

Prof. Dr. Cornelia Kornblum

Prof. Dr. Cornelia Kornblum
(n=120)

Prof. Dr. Cornelia Kornblum

Prof. Dr. Cornelia Kornblum

Prof. Dr. Cornelia Kornblum

Prof. Dr. Cornelia Kornblum

PD Dr. Nadjib Schahab/PD
Dr. Christian Schaefer

PD Dr. Nadjib Schahab/PD
Dr. Christian Schaefer

PD Dr. Nadjib Schahab/PD
Dr. Christian Schaefer
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http://mitonet.org/

GMALL (ALL-Register) (n=6)
AML-SG Bioregister (n=22)

MPN-Register (n=18)

MDS-Register Dusseldorf

Nationales klinisches Amyloid-
Register / Uniklinik Heidelberg (n=2)

Ambulanzpartnerregister Studie ALS

ENROLL Register Studie Huntington
(startet)

MND- Netzwerk (startet)

Registerstudie EUHASS/EUHANET
(European Haemophilia Safety
Surveillance Sysstem)

PedNet-Register

GTH-GEPHARD-Studie

Deutsches Hamophilieregister
(DHR)

Smartcare

seltene hamatologische und
onkologische Erkrankungen

seltene hamatologische und
onkologische Erkrankungen
seltene hamatologische und
onkologische Erkrankungen

seltene hamatologische und
onkologische Erkrankungen

seltene hamatologische und
onkologische Erkrankungen

Zentrum fir
Motoneuronenerkrankungen

Zentrum fur
Motoneuronenerkrankungen

Zentrum fir
Motoneuronenerkrankungen

Zentrum fir seltene
Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Zentrum fir seltene
Erkrankungen des
Gerinnungssystems
Zentrum fir seltene
Erkrankungen des
Gerinnungssystems
Zentrum fir seltene
Erkrankungen des
Gerinnungssystems

Zentrum fir spinale
Muskelatrophie im Kindes-
und Jugendalter

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

PD Dr. Patrick Weydt
(n=100 Patient:innen in 2023)

PD Dr. Patrick Weydt

PD Dr. Patrick Weydt

Prof. Dr. Johannes

Oldenburg
(n=10 Patient:innen in 2023)

Prof. Dr. Johannes
Oldenburg

(n=14 Patient:innen in 2023)
Prof. Dr. Johannes
Oldenburg

(n=13 Patient:innen in 2023)
Prof. Dr. Johannes
Oldenburg

Dr. Johannes Friese
(n=50 Patient:inen)
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10 Studien mit Beteiligung des ZSEB

10.1 Studien in den B Zentren

Studie

Prospektive ESPED-Erhebung zur
Kongenitalen Zwerchfellhernie (CDH) —
Erhebungseinheit fur Seltene Padiatrische
Erkrankungen in Deutschland

Kinetics of Circulating Blood Biomarkers in
CDH Neonates: Prospektive
Beobachtungsstudie zur Assoziation
verschiedener Biomarker mit dem
Outcome von Neonaten mit CDH
Echocardiographic assessment for risk
stratification in CDH neonates

Postnatal Pheontypes in CDH

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

Systematic review on definitions of
pulmonary hypertension and cardiac
dysfunction in CDH neonates
SO|StiCe—Gentherapiestudie bei Chorioideremie

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

Dragon-Medikamentase Studie bei Morbus Stargardt

Horizon - Gentherapiestudie bei geographischer
Atrophie

Pixium - sehprothese (subretinal) bei geografischer
Atrophie

Perceive - Gentherapie bei RPE65 Retinopathie

Soraprazan - Medikamentése Studie bei Morbus
Stargardt

NHOR - Natiirliche Verlaufsstudie bei MacTel

NTMTO3 - Medikamentése Interventionsstudie
(Implantat) bei MacTel

LHON Registerstudie bei Leberscher
hereditarer Optikusneuropathie

RPGR Registerstudie bei X-chromosomaler
Retinitis pigmentosa

DESCRIBE FTD Registerstudie

FTLDc Netzwerk

B Zentrum

Zentrum fiir Konnatale
Fehlbildungen

Zentrum fir Konnatale
Fehlbildungen

Zentrum fur Konnatale
Fehlbildungen
Zentrum fir Konnatale
Fehlbildungen
Zentrum fir Konnatale
Fehlbildungen
Zentrum fir Konnatale
Fehlbildungen

Zentrum fur seltene
Augenerkrankungen

Zentrum fur seltene
Augenerkrankungen
Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen

Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen
Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen
Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen
Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen
Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen
Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen
Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen
Zentrum fir seltene
Augenerkrankungen
Zentrum fir

frontotemporale Demenz

Zentrum fir

frontotemporale Demenz

Leiter/Ansprechpartn
er
Dr. Florian Kipfmiiller

Dr. Florian Kipfmller

Dr. Florian Kipfmiller
Dr. Florian Kipfmiller
Dr. Florian Kipfmiiller

Dr. Florian Kipfmiller

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

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

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

Prof. Dr. Anja Schneider
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SPEAK Interventionsstudie fir
Patient:innen mit PPA

PROSA Ein hochfrequenter Prognostischer digitaler
Sprach-Biomarker mit geringer Belastung zur Verbesserung
zukiinftiger klinischer Studien flr ALS- und FTD-Patient:inen

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

PreDemTec: Biomarkerstudie zur Differentialdiagnose
von TDP43 und Tau bedingter FTDbv

Geplant fiir 2024: GENFI- The Genetic
Frontotemporal Dementia Initiative

Studie zu: Kinstliche Intelligenz in der
Endoskopie bei Lynch-Syndrom

Multizentrische Medikamentenstudie bei
FAP (Phase IIl)

DECADE - Dezentralisierte kiinstliche
Intelligenz flir Diagnose, Prognose und
Therapievor-hersage bei Darmkrebs
»Rare hereditary colorectal cancer and
poly-posis syndromes” (Subprojekt zu
Horizon 2020)

Multicenter-Studie ,PREVENTABLE”
(HORIZON-HLTH-2022-CARE-08)

Variant Curation Expert Panel (VCEP) fur
das APC-Gen (in Kooperation mit ClinGen

Analysen des Effekts polygener Risiko-
Scores (PRS) hinsichtlich einer Modifikation
des Darmkrebsrisikos beim sporadischen,
familiaren und hereditdren kolorektalen
Karzinom

Reklassifikation aller zuganglichen APC-
Keimbahn-Varianten (>10.000) in
offentlichen Datenbanken

PERPRISE: A prospective non interventional study
evaluating the effectiveness of perampanel as only add-on
tretment in Patient:ins with primary or secondarily
generalized tonic-clonic seizures (Phase 4)

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

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
CENOR / 169(A)MD21350 - Retrospective study
on the use of CENOBAMATE as adjunctive treatment in a
cohort of Patient:ins suffering from epilepsy with Focal
Onset Seizure (FOS) and enrolled into the Early Access
Program (EAP) in Germany, France and UK

Zentrum fur
frontotemporale Demenz
Zentrum fur
frontotemporale Demenz

Zentrum fir
frontotemporale Demenz

Zentrum fur
frontotemporale Demenz
Zentrum fur
frontotemporale Demenz
Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen
(NZeT)

Zentrum fur erbliche
Tumorerkrankungen
(NZeT)

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen
(NzeT)

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen
(NZeT)

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen
(NzeT)

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen
(NZeT)

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen
(NZeT)

Zentrum fir erbliche
Tumorerkrankungen
(NzeT)

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Zentrum fur seltene
Epilepsien

Zentrum fur seltene
Epilepsien

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Prof.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Dr.

Anja Schneider

Anja Schneider

Anja Schneider

Anja Schneider

Anja Schneider

Stefan Aretz

Stefan Aretz

Stefan Aretz

Stefan Aretz

Stefan Aretz

Stefan Aretz

Stefan Aretz

Stefan Aretz

Rainer Surges

Rainer Surges

Rainer Surges

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

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

Bewusstseinssignale fiir die
Intensivmedizin: Aktivitatsinduzierte
Veranderungen von EEG-
Netzwerkparametern zur Vorhersage der
Erholung vom ,Wachkoma“
Proof-of-concept, geférdert von der Marga
und Walter Boll-Stiftung

1042-TSC-3001: bouble-blind, Randomized, Placebo-
controlled Trial of Adjunctive Ganaxolone (GNX) Treatment
in Children and Adults with Tuberous Sclerosis Complex
(TSC)-related Epilepsy (TrustTSC); Phase Ill-Studie

MT-1186-A02 (Sponsor: Mitsubishi) ALS Edaravone
oral UKB NCT04569084

MT-1186-A04 (Sponsor: Mitsubishi) ALS Edaravone
oral UKB NCT05151471

COURAGE-ALS (sponsor: Cytokinetics) ALS
Reldesemtiv oral UKB NCT04944784

A Randomized, Double-blind, Placebo
controlled Pilot Study on B-Cell Depletion as
treatment of Patient:ins with Amyotrophic

Lateral Sclerosis (ALS), "ABCD"-Studie, (DZNE) ALS
Rituximab i.v. DZNE GENERATION HD2. (Sponsor: Hofmann-
La Roche) Huntington Tominersen intrathekal DZNE

(NCT05686551)
Safety and Pharmacokinetics Trial of

VO659 in SCA1, SCA3 and HD (Sponsor: Vico
Therapeutics) DZNE NCT05822908

ANQUR -Studie sponsor: Quralis ALS QRL-201
intrathekal DZNE NCT05633459

BN42489 sponsor: Roche, Phase I

AP101-02 sponsor: AL-S Pharma. Phase Ila
SLS-005-302 sponsor: Seelos, Phase I1b/I1l
3556,/0008 sponsor: Annexon biosciences. Phase l1b/Ill
TAK 341-2001 sponsor: Takeda. Phase II
260SA101/MERA sponsor: Biogen. Phase |

VicoSCA11 Sponsor: Vico. Phase I/lla

Zentrum fur seltene
Epilepsien

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Zentrum fur seltene
Epilepsien

Zentrum fir seltene
Epilepsien

Zentrum fir
Motoneuronenerkrankun
gen

Zentrum fir
Motoneuronenerkrankun
gen

Zentrum fir
Motoneuronenerkrankun
gen

Zentrum far
Motoneuronenerkrankun
gen

Zentrum fur
Motoneuronenerkrankun
gen

Zentrum fir
Motoneuronenerkrankun
gen

Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen

Prof. Dr. Rainer Surges

Prof. Dr. Rainer Surges

Prof. Dr. Rainer Surges

Prof. Dr. Rainer Surges

PD Dr. Patrick Weydt

PD Dr. Patrick Weydt

PD Dr. Patrick Weydt

PD Dr. Patrick Weydt

PD Dr. Patrick Weydt

PD Dr. Patrick Weydt

Prof. Dr. Thomas
Klockgether
Prof. Dr. Thomas
Klockgether
Prof. Dr. Thomas
Klockgether
Prof. Dr. Thomas
Klockgether
Prof. Dr. Thomas
Klockgether
Prof. Dr. Thomas
Klockgether
Prof. Dr. Thomas
Klockgether
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Rituximab Sponsor: DZNE. Phase I/lla
Novartis Sponsor: Novartis. Phase Ib

BHV3242-301 (M—Star) Sponsor: Biohaven. Phase
1]

NICOFA sponsor: RWTH Aachen. Phase llI

GENERATION-HDZ1 sponsor: Hoffmann La Roche.
Phase Ill

PASSPORT sponsor: Biogen. Phase b

ALCAT Ssponsor: University Hospital Munich. Phase I

SBS2 Studie:
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT039
05707

NCT03905707

SBS3 Studie:
https://clinicaltrials.gov/study/NCT048818
25

NCT04881825

STARS Studie:

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

STARSextend Studie:
https://clinicaltrials.gov/study/NCT050182
86

NCT05018286

mMitoWEAR (mitoNET), Longitudinal monitoring
with wearable devices, German Federal Ministry of
Education and Research, since 2020; IIT

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, since 2020, NCT04138277

PROPEL (ATBZOO-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, NCT03729362

Efficacy and Safety of Losmapimod in
Treating Participants With

Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy
(FSHD) (REACH), since 2023, NCT05397470

MikrolBioM: studie zum Dickdarm-Mikrobiom bei
sporadischer Einschlusskérpermyositis (IIT)

Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen

Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen

Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fir seltene
Bewegungsstorungen
Zentrum fur
Kurzdarmsyndrom,
Darmversagen und
intestinale Rehabilitation

Zentrum far
Kurzdarmsyndrom,
Darmversagen und
intestinale Rehabilitation
Zentrum fir
Kurzdarmsyndrom,
Darmversagen und
intestinale Rehabilitation
Zentrum fir
Kurzdarmsyndrom,
Darmversagen und
intestinale Rehabilitation

Zentrum fir seltene
neuromuskulare
Erkrankungen
Zentrum fir seltene
neuromuskuladre
Erkrankungen

Zentrum fir seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Zentrum fur seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Zentrum fur seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Prof. Dr. Thomas
Klockgether
Prof. Dr. Thomas
Klockgether
Prof. Dr. Thomas
Klockgether

Prof. Dr. Thomas
Klockgether

Prof. Dr. Thomas
Klockgether

Prof. Dr. Thomas
Klockgether

Prof. Dr. Thomas
Klockgether

PD Dr. Martin von
Websky

PD Dr. Martin von
Websky

PD Dr. Martin von
Websky

PD Dr. Martin von
Websky

Prof. Dr. Cornelia
Kornblum

Prof. Dr. Cornelia
Kornblum

Prof. Dr. Cornelia
Kornblum

Prof. Dr. Cornelia
Kornblum

Prof. Dr. Cornelia
Kornblum
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https://clinicaltrials.gov/show/NCT03905707
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/NCT05397470?cond=FSHD%20&intr=REACH&rank=1

Long-Term Safety & Efficacy of
Apitegromab in Patient:ins With SMA Who
Completed Previous Trials of Apitegromab-
ONYX, since 2023, NCT05626855

Phase 3, Double-Blind, Placebo-Controlled
Trial to Evaluate the Efficacy and Safety of
Apitegromab (SRK-015) in Patient:ins with
Later-Onset Spinal Muscular Atrophy
Receiving Background Nusinersen or
Risdiplam Therapy, SRK-015-003, since
2022, NCT05156320

An Open Label, Long Term Safety Study of
RENOO1 in Primary Mitochondrial
Myopathy Patient:ins (Stride Ahead),
NCT05267574

A Study of the Efficacy and Safety of 24
Week Treatment With RENOO1 in
Patient:ins with primary mitochondrial
myopathy (STRIDE), Phase 2b, Reneo
Pharmaceuticals, NCT04535609

PASSION: phosphodiesterase-5 inhibition in Patient:ins
with preserved ejection fraxction and combined pulmonary
and precapillary pulmonary hypertension

EXPOSURE: Post-authorisation safety study (PASS):
observational cohort study of PAH Patient:ins newly
treated with either Uptravi® (selexipag) or any other PAH-
specific therapy, in clinical practice

NIMBLE GSK3511294 (pepemokimab) Compared

With Mepolizumab or Benralizumab in Participants With
Severe Asthma With an Eosinophilic Phenotype

FIBRONEER: novel investigational phosphodiesterase
4B (PDE4B) inhibitor, in idiopathic pulmonary fibrosis (IPF)
and other progressive fibrosing interstitial lung diseases

(ILDs)

METEORITICS Studie: A Randomized, Double-Blind,
Placebo-Controlled, Parallel Group Study to Evaluate the
Efficacy of Methotrexate as Remission Maintenance
Therapy after Remission-Induction with Tocilizumab and
Glucocorticoids in Subjects with Giant Cell Arteritis

BFR Studie: Prospektive, monozentrische Analyse von
Blutflussrestriktionstraining bei Patient:innen mit
rheumatoider Arthritis und Psoriasisarthritis im Vergleich
zu konventionellem Krafttraining.

ClaudicAltio Studie: Entwicklung einer kiinstlichen

Intelligenz zur Klassifizierung von vaskularen
Ultraschallbildern bei Riesenzellarteriitis.

Zentrum fir seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Zentrum fur seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Zentrum fir seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Zentrum fir seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Zentrum fir seltene
Lungenerkrankungen
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COHIR Studie: Prospektive, monozentrische
Untersuchung der Pravalenz der Hypophosphatasie bei
adulten Patient:innen in der Rheumatologie.

COHIRnational Studie: charakterisierung der
Hypophosphatasie bei erwachsenen Rheumatologie-
Patient:innen und Entwicklung eines Diagnosealgorithmus.

dsDNA Studie: Prospektive, monozentrische
Untersuchung unterschiedlicher Anti-dsDNA-
Antikorpertests bei systemischem Lupus erythematodes.

GCAIO Studie: Prospektive, monozentrische
multimodale Betrachtung des entziindlichen Prozesses bei
Patient:innen mit Riesenzellarteriitis bzw. Polymyalgia
rheumatica unter immunmodulierender Therapie.

GCAUSAI Studie: Untersuchung der bendétigten
Bildauflosung fiir die Klassifizierung von vaskularen
Ultraschallbildern bei Riesenzellarteriitis durch
Ultraschallexperten.

KarPsA Studie: Prospektive, monozentrische
Untersuchung der Pravalenz einer kardialen Beteiligung bei
Psoriasisarthritis in der kardialen MRT-Bildgebung.

LUSonAID Studie: Prospektive, monozentrische,
multimodale Untersuchung der diagnostischen Wertigkeit
von Lungenultraschall zur Erfassung von pulmonaler
Beteiligung bei rheumatologischen Erkrankungen.

LUSonCICU Studie: Prospektive, monozentrische
Untersuchung der diagnostischen Wertigkeit von
Lungenultraschall

bei Patient:innen im kardiogenen Schock mit Bedarf an
mechanischen Kreislaufunterstitzungssystemen auf
Intensivstation.

LUSonICU Studie: Prospektive, monozentrische
Untersuchung der diagnostischen Wertigkeit von
Lungensonographie bei akuter respiratorischer
Symptomatik von hamatoonkologischen Patient:innen auf
Intensivstation.

PORFLOW Studie: Prospektive, monozentrische
Analyse von Blutflussrestriktionstraining bei Patient:innen
mit Polymyalgia rheumatica im Vergleich zu
konventionellem Krafttraining.

PULSA Studie: Prospektive, monozentrische
Untersuchung der Pravalenz pulmonaler Manifestationen
und Schlafapnoesyndrom bei Patient:innen mit neu
diagnostizierter rheumatoider Arthritis, Psoriasisarthritis
und peripherer Spondyloarthritis.

QST Studie:Prospektive, monozentrische Untersuchung
somatosensorischer Profile bei Patient:innen mit
rheumatologischen Erkrankungen mittels quantitativer
sensorischer Testung.

RheumaKED Studie: Prospektive, monozentrische
Untersuchung des Einsatzes einer Ketonester-
Supplementierung bei Patient:innen mit Rheumatoider
Arthritis, Psoriasis Arthritis und Riesenzellarteriitis.
SLeOx Studie: Prospektive, monozentrische
Untersuchung der HVCN1 Expression und Levels an MPO
sowie oxidierter DNA (8-OHdG) in Patient:innen mit
systemischem Lupus erythematodes.

Spartakus Studie: prospektive, monozentrische
multimodale Beobachtung von Symptomen und
Smartwatchbasierte Mobilitatsdaten bei der axialen
Spondyloarthritis.
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SynBiop23 Studie:

Prospektive, monozentrische Studie zur detaillierten
Analyse der zellularen Zusammensetzung der Synovia bei
aktiver rheumatoider Arthritis oder Psoriasisarthritis.

TELMUS Studie: Etablierung und Implementierung
eines telemedizinischen muskuloskelettalen
Ultraschallkurses fiir Medizinstudierende

VAGCA Studie: Etablierung der [68Ga]DOTA-Siglec-9
PET/CT-Bildgebung bei der Diagnose und Verlaufskontrolle
von rheumatologischen Erkrankungen.

Ruxo-BEAT (Polzythdamia vera und
Essentielle Thrombozytamie)

Besremi PASS (Polyzythdmie vera)
MANIFEST (Myelofibrose und Essentielle
Thrombozythdamie)

DASTOP-2 (2. Absetzversuch Dasatinib)

ASCASTART (1st line)

FASCINATION (1st line)

LENNON-Studie (low risk MDS, Vertrage
ausstehend)

CANFIRE Studie (low risk MDS, Vertrage
ausstehend)

PALOMA (high-risk MDS)

AML-SG 31-19 (high-risk MDS)

AML-SG 31-19 (1st line AML)

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

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

AMLSG 28-18 (FLT3 mutierte AML, 1st line)

Zentrum fir seltene
rheumatische
Erkrankungen

Zentrum fir seltene
rheumatische
Erkrankungen

Zentrum fur seltene
rheumatische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

seltene hamatologische
und onkologische
Erkrankungen

PD Dr. Valentin Schafer

PD Dr. Valentin Schéfer

PD Dr. Valentin Schafer

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

Prof. Dr. Peter Brossart

58



ENHANCE-3 (AML unfit)

PASSION

(Phosphodiesterase-5 inhibition in Patient:ins with
preserved ejection fraction and combined pulmonary and
precapillary pulmonary hypertension)

EXPOSURE

(Post-authorisation safety study (PASS): observational
cohort study of PAH Patient:ins newly treated with either
Uptravi® (selexipag) or any other PAH-specific therapy, in
clinical practice)

CIPHER (A study for the Identification of Biomarker
Signatures for Early Detection of Pulmonary Hypertension
(PH) NCT04193046)

A-DUE (Clinical Study to Compare the Efficacy and Safety
of Macitentan and Tadalafil Monotherapies With the
Corresponding Fixed-dose Combination Therapy in Subjects
With Pulmonary Arterial Hypertension (PAH)
NCT03904693)

INSIGHTS-IPF (investigating significant health trends in
idiopathic pulmonary fibrosis, NCT 01695408)

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

NCT02645968)

INBUILD (A double blind, randomized, placebo-
controlled trial evaluating the efficacy and safety of
nintedanib over 52 weeks in Patient:ins with progressive
fibrosing interstitial lung disease (PF-ILD) EudraCT No.
2015-003360-37)

SCENIC (Randomized, double blind, placebo-controlled,
dose-ranging, efficacy and safety with inhaled RVT-1601 for
the treatment of persistent cough in Patient:ins with
idiopathic pulmonary fibrosis IPF, NCT03864328)

INBUILD-ON (An open-label extension trial of the long-
term safety of nintedanib in Patient:ins with Progressive
Fibrosing Interstitial Lung Disease (PF-ILD), EudraCT NO.
2018-000525-32)

ANDHI-in (Practice Studie: A Multicenter, Randomized,
Double-blind, Parallel Group, Placebo-controlled, Phase 3b
Study to Evaluate the Safety and Efficacy of Benralizumab
30 mg sc in Patient:ins with Severe Asthma Uncontrolled on
Standard of Care Treatment NCT03170271)

Genotyp-Phanotyp-Korrelationen,
Lipidprofil und Risikofaktoren fiir einen
schweren Verlauf bei Patient:innen mit
Pseudoxanthoma elasticum (Ethikantrag-
Nr. 043/23-EP)

Case-Control Studie zur Behandlung von

Rasopathien (z. B. Noonan-Syndrom) mit
assoziierten LymphgefaBmalformationen
mit dem MEK- Inhibitor Trametinib

A variety of studies EudraCT/NTC/EU-PAS:

2020-001733-12/NCT04431726
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Zentrum fir spinale Dr. Johannes Friese
Muskelatrophie im

Kindes- und Jugendalter

Zentrum fir spinale Dr. Johannes Friese
Muskelatrophie im

Kindes- und Jugendalter

Smartcare

SAPHIRE (Phase Il Studie Apitegromab)

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

10.2 Diagnose-Unterstiitzung und Mustererkennung in der Medizin

Seltene Erkrankungen konnen aufgrund ihres spezifischen Musters auffallig sein. Dieses
Muster kann sich in bestimmten Laborwerten oder Merkmalen zeigen. Das ZSEB arbeitet in
verschiedenen Kooperationen, wie z.B. mit der Ostfalia University, dem Fraunhofer-Institut
und den Fachabteilungen des UKB (Neurologie, Rheumatologie), daran, geeignete Indikatoren
zu identifizieren, um diese Muster zur Unterstiitzung bei der Diagnosestellung zu nutzen.
Langjahrige Partnerschaften mit verschiedenen Forschungspartnern sowie Kooperationen mit
Patient:inen- und Selbsthilfeorganisationen (wie dem Kindernetzwerk (knw), MPS-Selbsthilfe,

Glykogenose e.V.) helfen uns dabei.

Projekt unrare.me

Gemeinsam mit dem Kindernetzwerk (Dr. Henriette Hogl, knw) sowie der Medizinischen
Hochschule Hannover (PD Dr. Gundula Ernst, MHH) konnte eine BMG-Forderung eingeworben
werden, um die Vernetzung von Menschen mit chronischen seltenen Erkrankungen (bzw.
Behinderungen), die Vernetzung von Angehorigen sowie die Vernetzung von
Gesundheitsprofis (healthcare personal; HCP) und die Vernetzung von Mitarbeitenden aus der
Selbsthilfe zu verbessern. Mit zum unrare.me Team gehoért das Fraunhofer IAIS (Dr. Max
Lubbering, Armin Berger, Thiago Bell und Rafet Sifa), die Designagentur 99Grad (David

Bascom, Gudrun Bascom) sowie digitalux (Ralf Schmidt).

Die Idee hinter unrare.me ist das Matching passender Personen. In einem Forschungsprojekt
konnten Dr. Lara Fendrich (geborene Kiihnle) und Lorenz Grigull bereits 2020 zeigen, dass ein
passendes Matching von Menschen mit gesicherter Erkrankung anhand ausgewadhlter

Fragebogen moglich ist.
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Mit unrare.me geht das ZSEB nun mit dem unrare.me Team mehrere Schritte weiter:
unrare.me bringt Menschen mit gleicher Diagnose zusammen. Es ermdglicht zudem, dass sich
fachliche Communities besser organisieren und austauschen konnen. SchlieBlich hat
unrare.me auch das Ziel, Forschende, Experten und Patient: innenund Patient: innen besser

zu verbinden (www.unrare.me und App im AppStore / GooglePlay).

Im Jahr 2023 werden weitere Use Cases erarbeitet, Forschungskooperationen entwickelt und

das ZSEB wird mit dem unrare.me Team im nachsten Qualitatsbericht erneut berichten.
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11 Wissenschaftliche Publikationen des A Zentrums des ZSEB in 2023

Berndt LP, Sellin J, Micke U, Micke M, Conrad R, Grigull L. Exploring different stakeholders'
perspectives on ward rounds in paediatric oncology: a qualitative study. BMC Med Educ. 2023
Jul 6;23(1):500. doi: 10.1186/s12909-023-04447-2. PMID: 37415144; PMCID: PMC10327320.

Emmert D, Szczypien N, Bender TTA, Grigull L, Gass A, Link C, Klawonn F, Conrad R, Miicke M,
Sellin J. A diagnostic support system based on pain drawings: binary and k-disease
classification of EDS, GBS, FSHD, PROMM, and a control group with Pain2D. Orphanet J Rare
Dis. 2023 Mar 28;18(1):70. doi: 10.1186/s13023-023-02663-z. PMID: 36978184; PMCID:
PMC10053427.

Publikationen aus den B Zentren

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

Milger-Kneidinger K , Korn S, Feder, Fuge, Mihle, Schiitte, Skowasch D, Timmermann H, Suhling H. Experten-Konsens
Kriterien zur Evaluation des Ansprechens auf Biologikatherapie bei schwerem Asthma - der Biologic Asthma Response Score
(BARS). Pneumologie 2023; 77: 220-232; DOI: 10.1055/a-2014-4350

Stumpf MJ, Fleddermann MF, Wirtz MML, Mahn T, Weinhold L, Schahab N, Weber M, Skowasch D, Nickenig G, Schaefer CA,
Pizarro C. Atherosclerosis in interstitial lung diseases. Vasa 2023: DOI: 10.1024/0301-1526/a001068 Vasa. 2023
May;52(3):198-205.

Schmidt KH, Milger K, Pausch C, Huscher D, Pittrow D, Griinig E, Staehler G, Gall H, Distler O, Skowasch D, Halank M, Wilkens
H, Held M, Klose H, Hoeper MM. Trends in Covid-19 associated mortality among Patient:ins with pulmonary hypertension
since the emergence of the Omicron variants: A COMPERA analysis. Eur Respir J 2023; 61: 2202440

Al Zaidi M, Marggraf V, Nickenig G, Skowasch D, Aksoy A, Pizarro C. Relevance of serum levels of the endoplasmic reticulum
stress protein GRP78 (glucose-regulated protein 78 kDa) as biomarker in pulmonary diseases. Journal Cell Stress and
Chaperones 2023 https://doi.org/10.1007/s12192-023-01341-0

Pizarro C, Stumpf MJ, Staberock L, Schaefer CA, Schahab N, Nickenig G, Skowasch D. Pseudoxanthoma elasticum is associated
with cardiocirculatory inefficiency. Intractable Rare Dis Res 2023:126-128

Korn S, Milger-Kneidinger K, Skowasch D, Schulz C, Mohrlang C, Wernitz M, Paulsson T, Hennig M, Serdar S, Buhl R. Real-world
experience on the use of mepolizumab from the Severe Asthma Registry of the German Asthma Net (MepoGAN-study). J
Asthma Allergy 2023:16 541-552

Milger K, Suhling H, Skowasch D, Holtdirk A, Kneidinger N, Behr J, Timmermann H, Schulz C, Schmidt O, Ehmann R,
Lommatzsch M, Hamelmann E, Idzko M, Taube C, Buhl R, Korn S. Response to biologics and clinical remission in the adult GAN
severe asthma cohort. J Allergy Clin Immunol Pract 2023;52213-2198.

Bal C, Pohl W, Milger K, Skowasch D, Schulz C, Zehetmayer S, Taube C, Hamelmann E, Buhl R, Korn S, Idzko M. German Asthma
Net: characterisation of obesity in severe asthma. J Allergy Clin Immunol Pract. 2023;11: 3417-3424

Distler O, Ofner C, Huscher D, Jordan S, Ulrich S, Stahler G, Griinig E, Held M, Ghofrani HA, Claussen M, Lange TJ, Klose H,
Rosenkranz S, Vonk-Noordegraaf A, Vizza CD, Delcroix M, Opitz C, Pausch C, Scelsi L, Neurohr C, Olsson KM, Coghlan JG,
Halank M, Skowasch D, Behr J, Milger K, Remppis BA, Skride A, Jereviciene E, Gumbiene L, Miliauskas S, Loffler-Ragg J, Wilkens
H, Pittrow D, Hoeper MM, Ewert R. Treatment strategies and survival of Patient:ins with connective tissue disease and
pulmonary arterial hypertension: A COMPERA analysis. Rheumatology 2023; doi 10.1093.
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Timmermann H, Milger K, Virchow JC, Schmidt O, Bergmann KC, Koschel D, Neurohr C, Scholz F, Heck S, Skowasch D. Health
care situation in the treatment of uncontrolled GINA 4/5 Patient:ins in Germany. J Asthma Allergy 2023;16:813-820.

Bal C, 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 Patient:ins with severe asthma in the German 30. Griinig E, Halank M, Neurohr C, Behr J,
Milger-Kneidinger K, Ronczka J, Lichtblau M, Benjamin N, Lange T, Ullrich S, Wilkens H, Grohe C, Skowasch D. Medikamentdse
Therapie der pulmonal arteriellen Hypertonie bei Patient:innen mit Komorbiditaten — Welche Phanotypen gibt es, was gibt
es zu beachten? Pneumologie 2023;77:901-906

Halank M, Zeder K, Sommer N, Ulrich S, Held M, Kohler T, Foris V, Heberling M, Neurohr C, Ronczka J, Holt S, Skowasch D,
Kneidinger N, Behr J. Pulmonale Hypertonie assoziiert mit Lungenerkrankungen. Pneumologie 2023;77:916-925

Griining E, Benjamin Nm Behr J, Skowasch D, Milger-Kneidinger K,Halank M, Kiibler WM, Kovasc G, Lichtblau M, Guth S, Apitz
C, Kdmmerer H, Tello K, Ulrich S, unter der Schirmherrschaft der Deutschen Gesellschaft fiir Pneumologie und
Beatmungsmedizin (DGP e.V.) The new European Guidelines for Pulmonary Hypertension with Updated Commentary of the
PH-DACH Conference - A position paper of the German Society for Pneumology and Respiratory Medicine (DGP). Pneumlogie
2023;77:852-853

Suhling H, Skowasch D, Bergmann KC, Mimmler C, Buhl R, Hamelmann E, Idzko M, Taube C, Korn S, Milger Kand the GAN
registry group. Initiation, response assessment and switch of antibody therapies in Patient:ins with severe asthma — a survey
among German specialists JACI IP. World Allergy Organ J 2023;15:100844.

Pizarro C, Nickenig G, Skowasch D. PH DMW Themenheft. PAH: Differential-Diagnostik und Therapieoptionen Dtsch Med
Wochenschr 2023. 148(23):1491-1497.

Skowasch D, Buschulte K, Bonella F, Kneidinger N, Korsten P, Kreuter M, Miller-Quernheim J, Pfeifer M, Prasse A, Quadder
B, Sander O, Schupp J, Sitter H, Stachetzki B, Grohé C. Positionspapier der Deutschen Geselschaft flir Pneumologie - Therapie
der Sarkoidose. Pneumologie 2023 in press

Skowasch D, Klose H, Wilkens, Ewert R, Richter M, Rosenkranz S, Setzer G, Grinig E, Halank M. Different phenotypes in
pulmonary arterial hypertension (PAH) and their effects on diagnosis and therapy-outcome. ERJ Open Res 2023 in press

Vogt S, Kleefeld F, Preusse C, Arendt G, Bieneck S, Brunn A, Deckert M, Englert B, Goebel HH, Masuhr A, Neuen-Jacob E,
Kornblum C, Reimann J, Montagnese F, Schoser B, Stenzel W, Hahn K. Morphological and molecular comparison of HIV-
associated and sporadic inclusion body myositis. J Neurol. 2023 Sep;270(9):4434-4443. doi: 10.1007/s00415-023-11779-y.
Epub 2023 Jun 6. PMID: 37280376; PMCID: PMC10243696.

Karaa A, Bertini E, Carelli V, Cohen BH, Enns GM, Falk MJ, Goldstein A, Gorman GS, Haas R, Hirano M, Klopstock T, Koenig MK,
Kornblum C, Lamperti C, Lehman A, Longo N, Molnar MJ, Parikh S, Phan H, Pitceathly RDS, Saneto R, Scaglia F, Servidei S,
Tarnopolsky M, Toscano A, Van Hove JLK, Vissing J, Vockley J, Finman JS, Brown DA, Shiffer JA, Mancuso M; MMPOWER-3
Trial Investigators. Efficacy and Safety of Elamipretide in Individuals With Primary Mitochondrial Myopathy: The MMPOWER-
3 Randomized Clinical Trial. Neurology. 2023 Jul 18;101(3):e238-e252. doi: 10.1212/WNL.0000000000207402. Epub 2023 Jun
2.PMID: 37268435; PMCID: PMC10382259.

Allen NM, O'Rahelly M, Eymard B, Chouchane M, Hahn A, Kearns G, Kim DS, Byun SY, Nguyen CE, Schara-Schmidt U, Kolbel
H, Marina AD, Schneider-Gold C, Roefke K, Thieme A, Van den Bergh P, Avalos G, Alvarez-Velasco R, Natera-de Benito D,
Cheng MHM, Chan WK, Wan HS, Thomas MA, Borch L, Lauzon J, Kornblum C, Reimann J, Mueller A, Kuntzer T, Norwood F,
Ramdas S, Jacobson LW, Jie X, Fernandez-Garcia MA, Wraige E, Lim M, Lin JP, Claeys KG, Aktas S, Oskoui M, Hacohen Y, Masud
A, Leite MI, Palace J, De Vivo D, Vincent A, Jungbluth H. The emerging spectrum of fetal acetylcholine receptor antibody-
related disorders (FARAD). Brain. 2023 Oct 3;146(10):4233-4246. doi: 10.1093/brain/awad153. PMID: 37186601; PMCID:
PMC10545502.

Sarparanta J, Jonson PH, Reimann J, Vihola A, Luque H, Penttila S, Johari M, Savarese M, Hackman P, Kornblum C, Udd B.
Extension of the DNAJB2a isoform in a dominant neuromyopathy family. Hum Mol Genet. 2023 Oct 17;32(21):3029-3039.
doi: 10.1093/hmg/ddad058. PMID: 37070754; PMCID: PMC10586202.
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