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1 Vorwort  
 
Sehr geehrte Damen und Herren, liebe Kolleginnen und Kollegen, sehr geehrte Förderinnen 
und Förderer des Zentrums für seltene Erkrankungen am Universitätsklinikum Bonn (ZSEB)! 
 
Wir präsentieren Ihnen nachfolgend den Jahresbericht für 2021. Das letzte Jahr hat natürlich 
auch unser Team vor besondere Herausforderungen gestellt. Wir sind umso glücklicher, dass 
die Arbeit am ZSEB - trotz der Pandemie - erfolgreich fortgesetzt werden und die Anfragen 
vieler Ratsuchender bearbeitet werden konnten. Zudem konnten wir auch in der 
studentischen Lehre mit dem Wahlfach „Seltene Erkrankungen“ zukünftige Ärztinnen und 
Ärzte des Uniklinikums Bonn für das Thema interessieren und sensibilisieren.  
Buchprojekte, Podcasts und Vorträge im Rahmen von Fortbildungen stellten ebenfalls einen 
wichtigen Beitrag dar, um eine breite Öffentlichkeit für die Bedarfe von Menschen mit 
seltener Erkrankung und Menschen ohne Diagnose zu informieren. 
Schließlich war auch das letzte Jahr geprägt von wissenschaftlichen Projekten, die im Ergebnis 
letztlich die Situation der Menschen mit seltener Erkrankung - mit und ohne Diagnose - 
verbessern sollen. 
 
All‘ dies wäre nicht möglich gewesen ohne das exzellente Netzwerk des ZSE am Campus 
Venusberg mit seinen B Zentren. Unseren weiteren Netzwerkpartnern in Bonn, in der Region 
und in ganz Deutschland können wir nicht genug danken für ihre Teilnahme an 
Fallkonferenzen oder wertvolle Ideen bei schwierigen Diagnosen. 
 
Schließlich danken wir unseren Förderern, unserem Beirat und unserem Schirmherrn Joe 
Bausch. Einige der besonderen Angebote unseres‘ ZSE (u.a. psychosomatische Beratung, 
pädiatrische Sprechstunde) sind nur dank des Engagements der ETL Stiftung Kinderträume 
realisiert worden. Das ist ein unschätzbar wertvoller Beitrag für die tägliche Arbeit am ZSEB! 
 
Wir wünschen allen Leserinnen und Lesern ein gesundes Jahr 2022 und danken für das 
Interesse an unserer Arbeit! 
 
Herzlichst, Ihr 
 

 
Prof. Dr. med. Lorenz Grigull für das Team des ZSEB  
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2 Darstellung des Zentrums für seltene Erkrankungen Bonn (ZSEB) 
und seiner Netzwerkpartner 

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

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

Menschen, alleine in der Bundesrepublik Deutschland unter einer seltenen Erkrankung. 

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

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

Universitätsklinikum Bonn integriert und arbeiten intensiv mit den mittlerweile 23 

angeschlossenen Behandlungszentren (B Zentren) und anderen Netzwerkpartnern 

zusammen.  

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

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

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

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

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

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

Zentren) oder einem/einer anderen passenden Ansprechpartner:in.  

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

organisiert. Seit dem Sommer 2019 ist das A Zentrum eine eigenständige Abteilung des 

Universitätsklinikums Bonn.     
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Abbildung 1: Zahlen, Daten, Fakten zum ZSEB im Jahr 2021 

 

Im Jahr 2021 hat das Zentrum 937 schriftliche Anfragen beantwortet. Diese Anfragen 

stammen zu 70% von weiblichen Ratsuchenden (Abb. 1a). Das meist genutzte Kontaktmedium 

ist das Kontaktformular auf der Webseite, über welches das ZSEB 65% der Anfragen erreichen 

(Abb. 1b). Ein weiteres Drittel der Anfragen erreicht uns direkt über Email, die an 

verschiedenen Stelle, wie z.B. dem SE-Atlas oder bei Selbsthilfegruppen hinterlegt ist. 

Die absolute Anzahl an Anfragen variiert im Vergleich zum Vorjahr kaum; es konnte lediglich 

eine Anfragenverschiebung von Herbst/Winter zum Frühjahr festgestellt werden, siehe 

Abbildung 1c. Nach der Kontaktaufnahme wurden etwa 70% der Patient:innen mit einem 

passenden Ansprechpartner:in in Kontakt gebracht oder direkt dorthin verwiesen. Ein Fünftel 

der anfragenden Menschen ohne Diagnose wurden für den Bearbeitungsprozess am ZSEB 

aufgenommen (Abb.1d). 

 

 

 

 

A: Geschlechterverteilung - Anfragen B: Kontaktmedium zum ZSEB 

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

D: Patientenanfragen 
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A Zentrum -  Team 

 

Im A Zentrum arbeiten zurzeit 17 Mitarbeiter. Die Leitung des Zentrums hat Herr Prof. Dr. 

med. Lorenz Grigull im Oktober 2021 von Herrn PD Dr. Martin Mücke (Ruf auf W3 Professur 

„Digitale Allgemeinmedizin RWTH Aachen) übernommen. Prof. Grigull ist Facharzt für 

Kinderheilkunde mit Schwerpunkt pädiatrische Hämatologie und Onkologie. Grigull hat vor 

seinem Wechsel an das ZSEB 25 Jahre an der Medizinischen Hochschule Hannover (MHH) 

gearbeitet. Prof. Grigull hat einen MBA an der FH Neu-Ulm sowie einen Master for Medical 

Education (MME) an der Universität Heidelberg erworben. Sein wissenschaftlicher 

Schwerpunkt sind die Entwicklung Diagnose-unterstützender Verfahren mittels Verfahren aus 

dem Bereich der künstlichen Intelligenz (KI). Es bestehen langjährige Kooperationen mit Prof. 

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

Werner Lechner, KImedi GmbH). Prof. Grigulls Engagement in der studentischen Lehre wurde 

2019 mit dem Niedersächsischen Wissenschaftspreis ausgezeichnet. Am ZSEB will er für 

betroffene Menschen und Familien den Weg zur Diagnose mittels moderner, KI-gestützter 

Verfahren erleichtern.  

In den administrativen Aufgaben des Zentrums wird Prof. Grigull von der Koordinatorin des 

Zentrums, Frau Nadine Weinstock (M.Sc.), unterstützt.  Sie übernimmt die Kommunikation 

zwischen den Fachzentren am Standort des ZSEB, sowie zu anderen Typ A Zentren (bspw. im 

Netzwerk NRW-ZSE, der AG ZSE sowie den Versorgernetzwerken). Frau Weinstock arbeitet 

seit Juni 2019 im Team, ursprünglich kommt sie aus dem naturwissenschaftlichen Bereich. Im 

Bachelor studierte sie molekulare und technische Medizin an der Hochschule Furtwangen 

University und schloss ihren Master an der Universität zu Bonn ab. Während Ihres Studiums 

arbeitete sie am Life and Medical Sciences Institute und begleitete verschiedenen 

Forschungsprojekte. Ihre Abschlussarbeit fertigte Sie im Rahmen eines Projektes am 

Deutschen Zentrum für Neurodegenerative Erkrankungen (DZNE) an.   

Das ärztliche Team am ZSEB wird komplettiert durch den ärztlichen Lotsen - Herrn Tim Bender, 

Assistenzarzt in Weiterbildung. Herr Bender hat bereits während seines Studiums der 

Humanmedizin (2011-2018) an der Rheinischen Friedrich-Wilhelms-Universität Bonn über 

zwei Jahre als studentischer Mitarbeiter am A Zentrum des ZSEB gearbeitet. Nach seiner 

Approbation arbeitet er seit Dezember 2018 als Assistenzarzt am ZSEB und absolviert seit 

November 2020 in Kooperation mit dem Institut für Humangenetik seine 
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Facharztweiterbildung zum Facharzt für Humangenetik. Neben der täglichen Arbeit in der 

Patientenversorgung des A Zentrums führt er zusammen mit Prof. Lorenz Grigull die 

Lehrveranstaltungen des ZSEB durch und ist an den laufenden Forschungsprojekten des A 

Zentrum beteiligt. Als erste Ansprechpartnerin für Patienten und Menschen ohne Diagnose 

steht unsere Patientenlotsin Frau Esther Fettich Ratsuchenden zur Verfügung. Frau Fettich 

absolvierte eine Ausbildung als Gesundheits-/ und Krankenpflegerin, arbeitete auf einer 

Intensivstation für Onkologie und ist seit September 2020 ein Teil des ZSEB Teams. Sie betreut 

die Telefonsprechstunde, kümmert sich um die Organisation der Patientenunterlagen und 

beantwortet - mit Unterstützung des ärztlichen Teams - Anfragen und weitere Anliegen der 

Betroffenen. 

Da dem ZSEB eine ganzheitliche Betrachtung sehr am Herzen liegt und neben den somatischen 

Beschwerden auch das psychosomatische Verständnis bedeutsam erscheint, wird das Team 

durch Frau Alexandra Marzena Morawiec, Fachärztin für Psychosomatische Medizin und 

Psychotherapie, erweitert. Nach dem Studium der Humanmedizin an der RWTH 

Aachen begann Frau Morawiec ihre Weiterbildung als Ärztin in der Inneren Medizin. Es folgten 

Jahre der Weiterbildung in der Psychiatrie sowie in der Psychosomatik mit klinischer und 

ambulanter Betreuung von Patienten u.a. mit depressiven Episoden, mit Angsterkrankungen, 

Erschöpfungs- und Belastungssituationen und auch mit somatoformen und dissoziativen 

Störungen und mit begleitender fundierter psychotherapeutischer Ausbildung. Seit 2010 ist 

Frau Morawiec Fachärztin für Psychosomatische Medizin und Psychotherapie. Sie war zuletzt 

mehrere Jahre als Oberärztin in einer Psychosomatik-Klinik tätig, wurde selbst Mutter einer 

nun 7-jährigen Tochter, bevor sie sich im Dezember 2019 dem Team von Herrn Prof. Dr. Mücke 

und Herrn Prof. Grigull anschloss und seitdem am ZSEB die psychosomatische Beratung und 

Begleitung der Betroffenen verantwortet. 

  
Seit November 2021 ergänzt der Bereich „Kinderwunsch, Schwangerschaft und Geburt bei 

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

sich um Frauen mit einer seltenen Erkrankung, die den Wunsch nach einem eigenen Kind 

haben. Hier können Patientinnen eine Beratung, sowie weitere Informationen rund um die 

Empfängnis, Schwangerschaft und Entbindung, ganz speziell auf die jeweiligen Bedürfnisse 

angepasst, erhalten. 
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Schwangerschaft und Geburt stellen für Frauen mit seltenen Erkrankungen oftmals eine 

besondere Herausforderung dar. Die körperlichen Veränderungen, die eine Schwangerschaft 

mit sich bringt können - je nach zugrundeliegender Erkrankung - zu einer Verbesserung, aber 

auch zu einer Verschlechterung des Allgemeinzustands führen. Für die Geburt gilt es, die 

Besonderheiten der (seltenen) Erkrankung in das Betreuungskonzept einzubeziehen. Die 

Sektion „Maternale Medizin“ des Zentrums für Geburtshilfe und Frauenheilkunde beschäftigt 

sich schwerpunktmäßig mit der Betreuung von Frauen mit seltenen Erkrankungen in dieser 

besonderen Lebensphase. Die Betreuung wird durch ein interdisziplinäres Team gewährleistet 

und umfasst den gesamten Zeitraum von der Planung der Schwangerschaft bis ins 

Wochenbett. 
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2.2 Die B Zentren 

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

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

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

Bonn sind in der Tabelle 1 aufgeführt. 

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

Vermittlung an einen 
passenden Ansprechpartner, 

Zusammenarbeit 
verschiedener Parteien 

Psychosomatische 
Mitbeurteilung und 

Begleitung 

Triagierung, Beratung, 
Öffentlichkeitsarbeit, 

Vernetzung 

Forschung und Lehre, 
Fortbildungen, 

Weiterbildungen 

 

 

Kinderwunsch, Schwangerschaft und Geburt bei Frauen 
mit seltenen Erkrankungen – Sprecherin: Prof. Dr. Merz; 

Teilbereich innerhalb des A Zentrums 

Psychosomatische Medizin und Psychotherapie 
Betreuung: Marzena Morawiec; Teilbereich innerhalb 

des A Zentrums 
 

Behandlungszentren (B Zentren)  

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

Prof. Klockgether – 
seltene 

Bewegungsstörungen 
(Ataxien) 

Prof. Kramer –SE des 
Gesichts 

Prof. Skowasch – seltene 
Lungenerkrankungen 

 

Prof. Kornblum – seltene 
Muskelerkrankungen 

 Prof. Gohlke seltene 
endokrine Störungen 

des Kindes alters 

 Prof. Surges – seltene 
Epilepsien 

Prof. Aretz – seltene 
erbliche 

Tumorerkrankungen  
 

Dr. Kipfmüller - konnatale 
Fehlbildungen 

Prof. Oldenburg - SE des 
Gerinnungssystem  

Prof. Koob - seltene 
muskoloskelettale 
Erkrankungen und 
Knochentumoren  

Prof. Brossart - seltene 
hämatologische und 

onkologische 
Erkrankungen  

 

Prof. Betz - seltene 
Hypotrichosen 

PD Dr. Schäfer - seltene 
rheumatologische 

Erkrankungen 

Prof. Ganschow - seltene 
Lebererkrankungen im 

Kindesalter 

Prof. Müller - konnatale 
und perinatale 

Virusinfektionen 
 

PD Dr. Weydt - 
Motoneuronenerkrankungen 

und choreatische 
Bewegungsstörungen 

 PD von Websky-
Kurzdarmsyndrom, 
Darmversagen und 

intestinale 
Rehabilitation 

 Prof. Müller – seltene 
angeborene 

Lymphgefäßerkrankungen  

PD Dr. Schaefer; PD Dr. 
Schahab - seltene 

Gefäßerkrankungen 
 

Prof. Kirschner – seltene 
neuromuskuläre Erkrankungen 
des Kindes- und Jugendalters 

Erkrankungen 

      Prof. Schneider - 
frontotemporale 

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

jeweiligen Fachzentrums bzw. Behandlungszentrums, sondern ist auch durch verschiedene 

Vernetzungen und Kooperationen - auch standortübergreifend - gewährleistet.   

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

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

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

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

Gesellschaft für Rheumatologie, Vasculitis Clinical Research Consortium, European Vasculitis 

Group, European Vasculitis Society, etc.). 

Das Zentrum für seltene Bewegungsstörungen von Herrn Prof. Dr. med. Thomas Klockgether 

ist mit der Deutschen Heredo-Ataxie-Gesellschaft e.V. und dem European Reference Network 

Neurological Diseases (ERN-RD) verbunden.  

 

Zur besseren Übersicht werden nachfolgend einzelne B Zentren und ihre Vernetzungen 

dargestellt: 

 

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

 PH-Netzwerk Nordrhein, ph e.v. (Selbshilfeverein) 

 Sarkoidose-Netzwerk e.V. Bonn, Alpha-1-Center Bonn  

 Netzwerk Schweres Asthma  

 

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

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

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

 International Mito Patients IMP  

 Selbsthilfegruppe Glykogenose Deutschland e.V. 

 Pompe Deutschland e.V.  

 Deutsche Myasthenie Gesellschaft e.V.  

 

Zentrum für Hypotrichosen; Prof. Dr. Elisabeth Betz: 

 Alopecia Areata Deutschland e.V. 

http://ern-euro-nmd.eu/
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Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen des Kindes- und Jugendalters; Prof. Dr. 

Janbernd Kirscher 

 Deutschen Gesellschaft für Muskelkranke  

 SMA Deutschland 

 Aktion Benni und Co  

 SMA Europe und World Duchenne Organization 

  EURO-NMD (Vorstandsmitglied).  

 

Zentrum für seltene angiologische Erkrankungen; Dr. Nadjib Schahab: 

 Herz- und Diabeteszentrum Nordrhein-Westfalen  

 Universitätsklinik der Ruhr-Universität Bochum 

 PXE-Netzwerk und PXE-Selbsthilfegruppe  

 

Zentrum für konnatale Fehlbildungen, Dr. Florian Kipfmüller: 

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

• European Reference Network „ERNICA“ – Mitgliedsantrag gestellt 

• Congenital Diaphragmatic Hernia EuroConsortium 

• International CDH Study Group 

 

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

• PRO RETINA Deutschland – Betreiben einer in der Augenklinik angesiedelten 

Patientensprechstunde (jeden Di/Mi 12:00-15:00 Uhr)  

 

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

 

 FTLDc Netzwerk 

 

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

 

 IOP erbliche Tumorsyndrome und IOP Molekulare Tumordiagnostik am CIO-ABCD 
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 Deutsches Konsortium für Familiären Darmkrebs („HNPCC-Konsortium“) 

 Integratives Darmzentrum Bonn-Rhein-Sieg (IDZB) 

 Europäisches Referenz-Netzwerk (ERN) für erbliche Tumorsyndrome (GENTURIS) 

 Nationales Versorgungs-Netzwerk erbliche Tumorerkrankungen 

 International Society for Hereditary Gastrointestinal Tumors (InSiGHT) 

 Arbeitsgemeinschaft erblicher Tumorerkrankungen (AET) der Deutschen 

Krebsgesellschaft (DKG) 

  

Selbsthilfe- / Patientenorganisationen, mit denen das Zentrum kooperiert: 

 

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

Betreuung, Mitglied im wissenschaftlichen Beirat, Betreuung der Regionalgruppe Bonn 

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

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

colon.de); BRCA-Netzwerk e.V. für den erblichen Brust- und Eierstockkrebs und andere 

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

wissenschaftlichen Beirat 

 Deutsche ILCO e.V 

 

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

 

 EpiCare ERN 

 Epi25 

 ILAE Consortium on Complex Epilepsies 

Zentrum fürMotoneuronenerkankungen; PD Dr. Patrick Weydt: 

 

 ALS-Selbsthilfegruppe  

 deutsche Huntington Hilfe (DHH) - wissenschaftlicher Beirat  

 EHDN (P.Weydt Co-Chair)  

 MND-net 

http://www.familienhilfe-polyposis.de/
https://shg-cobald.de/
https://shg-cobald.de/
http://www.semi-colon.de/
http://www.semi-colon.de/
http://www.brca-netzwerk.de/


 14 

 

3 Qualitätssicherung 
 

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

SÜD Management Service GmbH gemäß der Qualitätsmanagementnorm ISO 9001:2015 

zertifiziert. Das Zertifikat ist bis zum 18.01.2023 gültig. Das ZSEB ist in das QM-System des UKB 

eingebunden. Das ZSEB nimmt an regelmäßigen Qualitätszirkeln und Fortbildungen der 

Uniklinik Bonn teil. Auch im Bereich der Gefährdebeurteilung ist das ZSEB tätig, im Besonderen 

durch aktive Teilnahme an der Handlungshilfe 4.0, die sich mit dem Übertragungsschutz im 

Arbeitsschutz befasst. 

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

Teammeetings über aktuelle Projekte und Entwicklungsmöglichkeiten besprochen (Plan) und 

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

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

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

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

inklusive SHKs und Doktoranden) statt. In regelmäßigen Abständen werden interne 

Workshops zu Fallpräsentationen, Brieferstellung und z.B. ein Untersuchungskurs für 

Studierende angeboten und durchgeführt. Neue Mitarbeitende werden entsprechend einem 

einheitlichen Einarbeitungskonzept eingearbeitet. Ihnen stehen Mentoren zur Seite. 

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

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

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

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

systematisch festgehaltenen Symptombilder bringen unterschiedliche Erkenntnisse 

zusammen und dienen der Strukturierung des erarbeiteten Wissens im Kontext der 

Bearbeitung eines Patienten-Falles. Perspektivisch werden diese Informationen bei 

zukünftigen Fallbearbeitungen den Rechercheprozess unterstützen und langfristig diese 

Daten- und Wissensressource auch multinational zu nutzen. 
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Für die Versorgung von Patienten ohne Diagnose und mit seltenen Erkrankungen wurden 

umfangreiche SOPs erarbeitet. Diese SOPs dienen unter anderem zum datenschutzkonformen 

Austausch von Patienteninformationen zwischen Mitarbeitern, dem Verfassen von 

Kasuistik/Berichten, der Vorstellung von Fällen in der interdisziplinären Fallkonferenz (jeden 

Montag), Dienstreisen, Vereinbarung von Ambulanzterminen. SOPs werden regelmäßig 

aktualisiert und ergänzt. Alle SOPs sind auf dem Server des ZSEB für Mitarbeitende einsehbar. 

Ein Einarbeitungskonzept für neue Mitarbeiter wurde ebenfalls entwickelt und implementiert.  

 

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

Erkrankungen über ClarCert an dem Zertifizierungsprozess teilzunehmen. Die Anforderungen 

der Zertifizierung werden durch die Kriterien des Nationalen Aktionsbündnisses für Menschen 

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

(G-BA) festgelegt. Das ZSEB strebt eine Zertifizierung schnellstmöglich an. 

 

3.3 Kodierung SE  

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

Bundesministerium für Gesundheit 2021 in Kraft treten. Weitere Infos unter 

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

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

Abs. 2 Satz 4 SGB V zur Kodierung und Übermittlung seltener Krankheiten (Orphacodes) im 

Jahr 2023. Im Rahmen der CORD-MII (Collaboration on Rare Diseases-Medizin Informatik) 

Initiative soll dieses Ziel umgesetzt werden. Mit einem Update über Diacos ist es gelungen, 

seltene Erkrankungen mittels OrphaCode und Alpha ID am Standort Bonn codieren zu können. 

Damit die Daten auch in Zukunft ausgeleitet werden können, arbeitet die IT des 

Universitätsklinikums Bonn derzeit an dem Schnittstellenmanagement.  

 

  

https://www.bundesgesundheitsministerium.de/service/gesetze-und-verordnungen/guv-19-lp/dvpmg.html.
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/service/gesetze-und-verordnungen/guv-19-lp/dvpmg.html.
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4 Versorgung von Menschen mit seltener Erkrankung oder ohne 
Diagnose am ZSEB 

 

4.1 Sprechstunde  
 
Die Sprechstunde des Zentrums dient der ersten Kontaktaufnahme für Menschen ohne 

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

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

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

telefonisch Rat zu erhalten. Die eingegangenen Anfragen werden dann im nächsten Schritt im 

ärztlichen Team besprochen. 

 

4.2 Umgang mit Anfragen an das ZSEB 

 
Nach dem Eingang einer Anfrage (in der Regel über die Webseite), wird diese durch die 

Patientenlotsin an das ärztliche Team weitergegeben. Alle Anfragen werden dann im 

ärztlichen Team strukturiert gesichtet und die Ratsuchenden erhalten eine Empfehlung zum 

weiteren Prozedere. Entweder es erfolgt eine Betreuung am A Zentrum des ZSEB, es wird eine 

Empfehlung zu einem geeigneten Fachexperten ausgesprochen oder es findet eine 

Vermittlung an eines der angeschlossenen Behandlungszentren statt.  

Viele Betroffene und ratsuchende Familien befinden sich schon jahrelang in einem Krankheits- 

und Suchprozess. Deshalb sind regelmäßig auch psychosomatische Begleiterscheinungen 

vorhanden. Da somatische und psychosomatische Beschwerden für Betroffene 

gleichermaßen belastend sein können und dem ZSE eine ganzheitliche Betrachtung wichtig 

ist, werden die Anfragen auf beide Aspekte hin begutachtet. Sollte bei der Anfrage bereits 

eine psychosomatische Komponente oder der Verdacht auf eine Somatisierungsstörung 

erkennbar sein, besteht am ZSEB die Möglichkeit, ein Erstgespräch bei der Fachärztin für 

Psychosomatische Medizin und Psychotherapie am ZSEB zu vereinbaren. 

 
 

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

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

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

mailto:info.zseb@ukbonn.de
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Hinsicht. Das ZSEB orientiert sich für die Transition an den von Grasemann et al. (2020) in der 

Monatsschrift Kinderheilkunde publizierten Empfehlungen. 

 
 

4.4 Interdisziplinäre Fallkonferenzen Tim/Lorenz 
 
Das ZSEB bietet wöchentliche, offene Fallkonferenzen für erwachsene Patient:innen an. 

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

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

Fallkonferenzen nehmen auch Kolleg:innen anderer Zentren für seltene Erkrankungen teil und 

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

Fallkonferenzen finden auch Fortbildungen statt, die von der Ärztekammer Nordrhein 

anerkannt sind. Sämtliche Fallkonferenzen werden hinsichtlich der Anwesenden, der 

Patient:innen, der Fragestellungen und des Ergebnisses dokumentiert. Über die Ergebnisse - 

beispielsweise weitere Empfehlungen zur Diagnostik oder Therapieempfehlungen - werden 

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

in einer ausführlichen ärztlichen Stellungnahme informiert. Nach der erneuten 

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

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

Behandlungserfolge informiert. 

In den Fallkonferenzen werden ebenfalls gemäß dem Vorgehen des Projektes TRANSLATE 

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

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

solche Diagnostik als sinnvoll an, so kann eine Exomdiagnostik nach Zustimmung der 

Patient:innen und der Krankenkasse auch als Kassenleistung erfolgen. 

 

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

Videosprechstunde für Menschen ohne Diagnose etabliert. Alternativ zu einem 

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

Anamnesegespräch auch auf die Videosprechstunde ausweichen. Besonders von Vorteil ist 

dies für Patient:innen, die ansonsten eine lange Anfahrt nach Bonn hätten. 
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Neben den digitalen Anamnesegesprächen, die sowohl im Bereich der Erwachsenen und 

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

Medizin und Psychotherapie) Video-gestützte und diagnostische Einzelkontakte an. Vereinzelt 

sind Kurzzeit- Begleitungen möglich. Hier geht es sowohl um eine seelische Unterstützung, 

aber vor allem auch um die Entwicklung eines vertieften ganzheitlichen Gesundungs-

Verständnisses und um Motivationsstärkung für eine weiterführende ambulante oder 

klinische Psychotherapie bei den Betroffenen.  

Nach unserer aller Erfahrung führen sämtliche langandauernden Leiden, welchen Ursprungs 

auch immer, mit der Zeit zu einer relevanten seelischen Beeinträchtigung der Betroffenen und 

zu einer Verstärkung und nicht selten zur Chronifizierung von körperlichen Beschwerden, was 

zu unserer grundsätzlichen Überlegung geführt hatte, dass Patienten mit einer belastenden 

Krankheitsgeschichte im Kontext des ZSEB´s nicht nur eine fundierte körperärztliche 

fächerübergreifende Expertise, sondern regelhaft auch eine psychosomatische 

Mitbeurteilung erfahren. Dies nicht zuletzt auch, um unnötige wiederholte bildgebende, 

labormedizinische und andere ihrerseits auf Dauer belastende oder gar schädliche 

Untersuchungen zu vermeiden.  

Eine gelingende psychosomatische Beratung setzt natürlich voraus, dass die Betroffenen offen 

und aufgeschlossen für neue Sichtweisen und einen persönlichen Austausch sind. Nicht selten 

ruft es im Vorfeld aber Bedenken, gar Ängste hervor – dass die Krankheit nicht ernst 

genommen, gar als „eingebildet“ abgetan werde. Dies zu äußern ist wichtig und kann gut 

ausgeräumt werden, denn die Herangehensweise unseres erfahrenen und breit aufgestellten 

Teams basiert auf der „sowohl-als-auch-Haltung“ (und nicht der „entweder-oder-Haltung“) 

dem Krankheits- und Gesundheitsverständnis gegenüber: als Verbindung aus 

psychosomatischer Sicht von Frau Morawiec als der „Seelenanwältin“ ihrer Patienten und der 

hochprofessionellen somatischen Beurteilung der Krankengeschichte durch das übrige ZSEB-

Team. 

Insgesamt wurden so im Jahr 2021 knapp 200 Videogespräche durchgeführt. 

 
 

4.6 ERN, DRN 
 
Im Rahmen der European Reference Networks (ERN) beteiligt sich das ZSEB auch an 

internationalen interdisziplinären Fallkonferenzen. ERNs kommen nach dem 

Durchführungsbeschluss der Europäischen Kommission zustande und sind daher schriftlich 



 19 

vereinbart. Die Beteiligung des Standort Bonn und der entsprechenden B-Zentren an den 

genannten ERNs ist auf den entsprechenden Websites nachzulesen. Dazu gehören 

auszugsweise: 

 

 Neurological Diseases (ERN-RND) http://www.ern-rnd.eu/expertcentres/#expert-centres-

for-rare-neurological-diseases 

 Neuromuscular Diseases (ERN EURO-NMD) https://ern-euro-nmd.eu/healthcare-

provider/university-hospital-bonn/  

 Epilepsies (ERN EpiCARE) https://epi-care.eu/work-and-actions/  

 Genetic Tumor Risk Syndromes (ERN GENTURIS) https://www.genturis.eu/l=eng/For-

clinicians/Participating-healthcare-providers.html  

 Eye diseases (ERN-EYE) https://www.ern-eye.eu/de/home 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

http://www.ern-rnd.eu/expertcentres/#expert-centres-for-rare-neurological-diseases
http://www.ern-rnd.eu/expertcentres/#expert-centres-for-rare-neurological-diseases
https://ern-euro-nmd.eu/healthcare-provider/university-hospital-bonn/
https://ern-euro-nmd.eu/healthcare-provider/university-hospital-bonn/
https://epi-care.eu/work-and-actions/
https://www.genturis.eu/l=eng/For-clinicians/Participating-healthcare-providers.html
https://www.genturis.eu/l=eng/For-clinicians/Participating-healthcare-providers.html
https://www.ern-eye.eu/de/home
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4.7 Konzept – Arbeitsprozesse des ZSEB 
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5 Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen sowie 
Patienteninformationsveranstaltungen des ZSEB 

 

5.1 Fortbildungen in der wöchentlichen interdisziplinären Fallkonferenz  
 
Am Zentrum für seltene Erkrankungen Bonn findet wöchentlich eine interdisziplinäre 

Fallkonferenz statt. Diese ist, nach vorheriger Anmeldung für interessierte ärztliche 

Kolleg:innen öffentlich zugänglich. Vor den anonymisierten Fallvorstellungen findet jeweils 

eine Fortbildung oder auch Fortbildungsreihen statt, die von der Ärztekammer Nordrhein mit 

CME Fortbildungspunkten anerkannt wurden. 

Im Berichtsjahr 2021 wurden mussten pandemiebedingt viele Präsenzveranstaltungen 

abgesagt werden, so dass neue, digitale Formate Anwendung fanden. Prof. Dr. med. Lorenz 

Grigull referierte z.B. digital im Rahmen der Jahrestagung der DGN und hat per Webinar (Titel: 

"Krankes Kind und keine Diagnose?") für das Thema der seltenen Krankheiten sensibilisiert. 

 

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

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

verschiedene Weiterbildungen angeboten, die sich vor allem an Studierende der Medizin und 

andere Ärzt:innen richtet. Ziel dieser Fortbildungen ist die Schärfung des Bewusstseins für 

seltene Erkrankungen. Im November 2021 fand hierzu z.B. die Veranstaltung „Zebras und 

Kolibris – Fälle aus der Praxis“ statt.  

 

5.3 weitere Fortbildungen 
 
Fort- und Weiterbildungen, sowie Patienteninformationsveranstaltungen werden nicht nur 

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

Zentren des ZSE Bonn angeboten und/oder durchgeführt. Hier rief zum Beispiel Herr Dr. Fazeli 

im September 2021 Europas erste „SCN8A & SCN2A Konferenz & Familientreffen“ ins Leben. 

Ein besonderes Augenmerk lag hier auf dem Aufbau eines europaweiten Netzwerkes für 

Betroffene Familien. Als Mitglied des Europäisches Referenznetzwerk für seltene und 

komplexe Epilepsien bietet die epileptologische Abteilung der Bonner Uniklinik, über die diese 

Veranstaltung organisiert wurde, die besten Voraussetzungen. 
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Desweiteren bot die Klinik für Epileptologie im Wintersemester 2021/2022 das Bonner 

Epilepsie Seminar, eine Reihe aus verschiedenen Fachvorträgen an. 

Herr Prof. Dr. Peter Krawitz aus der Humangenetik hat gemeinsam mit Herrn Prof. Dr. Kurth 

von der Uniklinik RWTH Aachen die diesjährige Tagung der Arbeitsgemeinschaft für Gen-

Diagnostik e.V. mit dem Titel „Genomics paves the way to therapy“ (09.–10.12.21) 

organisiert. Für eine bessere Übersicht werden weitere Fachvorträge und/oder 

Veranstaltungen aufgelistet: 

 

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

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

 DZNE Lecture Series 

 

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

 CIRTA Konferenz 2021, Neuseeland (17th Congress of the Intestinal Rehabilitation & 

Transplant Accociation) 

 Mitarbeit im Education Comitee der CIRTA - Online-Fortbildungen  

 

 

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

 Muskelzentrumssitzungen des Muskelzentrums Nordrhein, 3-Monats-Turnus 

 Neuromuskuläre Fallkonferenzen Bonn, 4-Wochen Turnus 

 LHON Expert, 26. & 27. November 2021, Hamburg 

 Klinikfortbildung, Update Therapie Neuromuskulärer Erkrankungen, 26.10.21 

 94. Kongress der Deutschen Gesellschaft für Neurologie 2021, Update Leitlinien 

neuromuskulärer Erkrankungen: Mitochondriale Erkrankungen 

 Digitaler Morbus Pompe Patienten Workshop, Monitoring und therapeutische 

Möglichkeiten, 12.06.2021 

 ZNS-Tage Köln, Der Gliedergürtel-Phänotyp – Differentialdiagnosen und 

Therapieoptionen, 20.03.2021 

 25. Kongress des Medizinisch-Wissenschaftlichen Beirates der DGM e.V., Innovative 

Therapiekonzepte mitochondrialer Erkrankungen: Von Enzym- über Substratersatz bis 

Gentherapie, 25.03.2021 
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 7th EAN Congress – Virtual 2021, 19–22 June, Satellite symposium, Chronic disease in 

acute illness: respiratory clues to diagnosis, 21.06.21 

 Pompe Expertenrunde, Monitoring und Erkrankungsmanagement heute & in Zukunft, 

Erfahrungen aus Registern zu neuromuskulären Erkrankungen – Beispiel mitoNET 

(mitoREGISTRY), 26.02.2021 

 

Zentrum für Seltene neuromuskuläre Erkrankungen des Kindes- und Jugendalters; Prof. Dr. 

Janbernd Kirschner:  

 Vortrag beim Bonner Pädiatrietag am 30.10.2021 zu neuromuskulären 

Erkrankungen  

 Vortrag bei PädiatrieLive – Seltene Erkrankunge am 26.4.2021  

 Vortrag bei Fortbildungsakademie bei der Jahrestagung Ges. für Neuropädiatire 5.-

7. Nov 2021 in Salzburg  

 

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

 Vortrag: Gesellschaft für Neonatologie und Intensivmedizin: „Cardiac Complications in 

CDH“ 

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

 Mitarbeit im Scientific Committee „Congenital Diaphragmatic Hernia International 

Symposium 2022”  

  

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

 Interne Fortbildung 

 Journal Club – jeden Donnerstag 7:45 Uhr  

 Fallvorstellungen – jeden Dienstag 7:45 Uhr 

 „Big Fun“ Assistentenfortbildung –Montag aller 2 Wochen, 16:00 Uhr 

 Hauptfortbildung, interne und externe Referenten, offen für Fakultät und 

niedergelassenen Kollegen– jeden Dienstag 16:00 Uhr  

  

 Externe Fortbildung  
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 AuBo Eye Update – online Fortbildung des gesamten deutschsprachigen Raums 

(>1000 Teilnehmer) - 18.09.2021 

 OCT Workshop - 25.08.2021  

 MFA Fortbildungen 24.03.2021  

 ERN-Eye GREET – virtuelle Fallvorstellungen 26.03.2021, 11.06.2021, 

02.09.2021, 17.12.2021 

 

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

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

zu erblichen Tumorerkrankungen 

 Im Rahmen der studentischen Lehre Vorlesung und Seminar über erbliche 

Tumorerkrankungen 

 Webinar ERN GENTURIS: Somatic Mosaicism in Tumour Genetics. 11/2021 

 Gastrointestinal Polyposis Syndromes. ESHG ERN GENTURIS digital course in 

hereditary cancer. 09/2021 

 Genetische Sprechstunde bei Verdacht auf eine erbliche Tumorerkrankung. CIO-Krebs-

Informationstag 2021, CIO Bonn. 09/2021 

 Identifizierung von Patienten / Familien mit erblichen Tumorsyndromen. IOP Erbliche 

Tumorsyndrome am CIO ABCD. 06/2021 

 Hereditary gastrointestinal cancer syndromes. ESMO VIRTUAL Preceptorship  

on HEREDITARY CANCER GENETICS. 05/2021 

 Genetics of familial colorectal cancer. International Graduate School Clinical and 

Population Science (CPS), Universität Bonn. 05/2021 

 Webinar ERN GENTURIS: Gastrointestinal polyposis syndromes. 13.1.2021  

 Vortrag beim Treffen der Regionalgruppe der Selbsthilfegruppe CoBaLd zum Thema 

Früherkennungsuntersuchungen 09/2021 

 Vortrag für die Familienhilfe Polyposis  als Webinar 11/2021 

 Vortrag für Semi-Colon als Webinar 06/2021 

 Vortrag am Krankenhaus Ahrweiler „Erblicher Darmkrebs“ 12/2021 

 Vortrag im Rahmen der European Hereditary Tumor Group 09/2021 
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 Vortrag im Rahmen des CGA-IGC Meetings 11/2021 

 Vortrag im Rahmen der Deutschen Gesellschaft für Gastroenterologie, Verdauungs- 

und Stoffwechselerkrankungen 09/2021 

 Vortrag im Rahmen der UEG 2021 09/2021 

 

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

 

 Bonner Epilepsie Seminar (4 Veranstaltungen pro Semester) 

 Symposium „Dissoziative und funktionelle Störungen“, 04.09.2021 

 2. Bonner Epilepsie Forum, 6.11.2021 

 2. Otto-Löwenstein Symposium, 20.11.2021 

 

Zentrum für Motoneuronenerkrankungen; PD Dr. Patrick Weydt: 

 ALS-Informationstag Bonn 2021, European Huntington Congress 2021, DGN 2021 

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

 strukturierte ärztliche Weiterbildung („Pädiatrische Infektiologie“) 

 
 

5.4 Lehre am ZSEB - Wahlfach für Medizinstudierende 
 

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

an:  

 „Wahlfach Differentialdiagnostik seltener Erkrankungen“ 

  „Wahlfach Pedagotchi“ (Kooperation mit der Medizinischen Hochschule Hannover) 

 

Im „Wahlfach Differentialdiagnostik seltener Erkrankungen“ wird den Studierenden ein 

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

Herausforderungen werden aus verschiedenen Blickwinkeln beleuchtet. Besondere Bedarfe 

im Kontext einer seltenen Erkrankung werden vertieft und anhand von Fallbeispielen 

erarbeitet. Das modular konzipierte Wahlfach zeigt Studierenden vom Leitsymptom über die 
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Diagnostik hin zur Therapie Merkmale der Versorgung bei Menschen mit einer seltenen 

Erkrankung. Das Wahlfach konnte in den letzten Jahren sowohl komplett digital, als auch in 

Präsenz durchgeführt werden.  

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

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

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

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

(Bonn und Hannover) zu realisieren. 

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

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

Erkrankungen“ in unterschiedlichen Fachdisziplinen im Rahmen des Studienganges 

Humanmedizin und der Neurogenetik gelehrt. 

Prof. Grigull hat ausgewiesene Erfahrung und nachweisliche Fertigkeiten in der Lehre und 

Zusatzqualifikationen (u.a. Master of Medical Education). Er entwickelte und implementierte 

bereits verschiedene Unterrichtsmodule zu den Themen Diagnostik, Differenzialdiagnostik 

und seltene Erkrankungen. 

 

5.5 Workshop Kinderonkologie: SICKO  
 

Prof. Lorenz Grigull unterstützt konzeptionell und praktisch das Fortbildungskonzept SICKO. 

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

Alltag zu trainieren. SICKO bietet unterschiedliche Workshops an, wo mit praktischen 

Übungen im multidisziplinären Team trainiert und gelernt wird. Hinter dem Namen SICKO 

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

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

2015 ist es möglich, an SICKO Workshops teilzunehmen.  Neue Mitarbeiter werden auf die 

spezifischen Anforderungen vorbereitet und erfahrene Mitarbeiter können ihre Kenntnisse 

vertiefen.  Durch einen ausgewogenen Mix von Theorie und praktischen Übungen (z.B. 

Lumbal- / Knochenmarkpunktion am Modell, Port-/Broviac-Simulation, Gesprächstechniken, 

Simulation von Notfallsituationen) können sich Mitarbeiter gemeinsam (= pflegerisches und 

ärztliches Personal zusammen!) für ihre Tätigkeit im Arbeitsgebiet „Kinderonkologie“ rüsten. 
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6 Interaktion und Austausch mit anderen Zentren für seltene 
Erkrankungen 

 

6.1 AG ZSE 
 
Prof. Dr. Mücke hat das ZSEB bis Oktober 2021 begleitet und sich als Mitglied der 

Arbeitsgemeinschaft der Zentren für seltene Erkrankungen regelmäßig beteiligt. Sein 

Nachfolger in der Leitungs- und Sprecherfunktion - Prof. Dr. Grigull - vertritt das ZSEB nun als 

Mitglied der Arbeitsgemeinschaft.  

 

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

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

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

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

Angleich der Arbeit in der Versorgungslandschaft innerhalb der Zentren für seltene 

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

jeweiligen Zentren. 

 

6.3 NRW ZSE 
 
In dem Verbund der NRW-ZSEs finden regelmäßige Qualitätszirkel statt, innerhalb derer die 

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

Fachexpertise aus verschiedenen Bereichen der Medizin wie auch der seltenen Erkrankungen 

in der Pädiatrie und der Erwachsenenmedizin gebündelt. Solche „nord-rhein-westfälischen 

Fallkonferenzen“ stellen eine ganz besondere Konzentration der Fachexpertise für seltene 

Erkrankungen dar. Hier kann zusätzlich der patientenzentrierte Austausch über die 

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

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

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

gehören beispielsweise die Teilnahme einer Lotsenschulung oder auch Veranstaltungen am 

Tag der seltenen Erkrankungen. Des Weiteren verfolgt das Netzwerk NRW-ZSE die 
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Verbesserung der medizinischen Ausbildung sowie der Schulung von niedergelassenen 

Kollegen im Bereich der seltenen Erkrankungen. 

 

7 Anzahl der humangenetisch gesicherten Diagnosen gegenüber 
bisher unklaren Diagnosen 

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

Universitätsklinik Bonn durchgeführt. Gemäß des im Versorgungsforschungsprojekt 

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

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

durch die Experten empfohlene Diagnostik (Exomdiagnostik oder bei spezifischen 

Verdachtsdiagnosen NGS-Panel) wurden im Jahr 2021 36 Diagnosen bei bisher unklaren Fällen 

gestellt. 

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

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

die Teilnahme am entsprechenden Vertrag mit der AOK beantragt. Eine Aufnahme in den 

Vertrag wird für das Frühjahr 2022 erwartet. 

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

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

sowei Konsensuspapieren mit. Das Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen des 

Kindes- und Jugendalters ist besipielsweise federführend an der Erstellung mehrerer 

Stellungnahmen der Gesellschaft für Neuropädiatrie und Nutzenbewertung medikamentöser 

Therapien der Spinalen Muskelatrophie und zur Qualitätssicherungsrichtlinie der Gentherapie 

bei Spinaler Muskelatrophie beim Gemeinsamen Bundesausschuss (GBA) beteiligt. Einige sind 

hier aufgelistet: 

 
Leitlinie Art B Zentrum Zuständiger 

Rheumatologische 
Erkrankungen 

 Zentrum für seltene 
rheumatische Erkrankungen 

PD Dr. Valentin 
Schäfer 

Ataxien des 
Erwachsenenalters 

AWMF/DGN 
Leitlinie 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

Clinical Outcome 
Assessments 

Ataxia Global 
Initiative (AGI) 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/030-031.html
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/030-031.html
https://ataxia-global-initiative.net/working-groups/working-group-1/
https://ataxia-global-initiative.net/working-groups/working-group-1/
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MRI Biomarkers Ataxia Global 
Initiative (AGI) 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

Digital-motor Biomarkers Ataxia Global 
Initiative (AGI) 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

Für Parkinson-Syndrome S2k Zentrum für 
Frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja 
Schneider 

Für Demenz S3 Zentrum für 
Frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja 
Schneider 

Mitochondriale 
Erkrankungen 
Leitlinien für Diagnostik und 
Therapie in der Neurologie 

S1 Zentrum für neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

Erbliche Netzhaut-, 
Aderhaut- und 
Sehbahnerkrankungen 

S1- (DOG) Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

Adenomatösen Polyposis - 
European Hereditary 
Tumour Group (EHTG) 
Guideline 

S3 Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 

Prof. Dr. Stefan 
Aretz 

„Hereditäre 
Endometriumkarzinome“ -
Endometriumkarzinom 

S3 Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
 

Prof. Dr. Stefan 
Aretz 

„The management of Peutz-
Jeghers syndrome“ der 
European Hereditary 
Tumour Group (EHTG)  

 Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
 

Prof. Dr. Stefan 
Aretz 

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

S1 Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
 

Prof. Dr. Stefan 
Aretz 

„Perioperatives 
Management 
gastrointestinaler Tumoren“  

 Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
 

Prof. Dr. Stefan 
Aretz 

Leitlinien der Deutschen 
Gesellschaft für Neurologie 
„Erster epileptischer Anfall 
und Epilepsien bei 
Erwachsenen“ 

 Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer 
Surges 

Leitlinien der Deutschen 
Gesellschaft für Neurologie 
„Mitochondriale 
Erkrankungen“ 

 Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer 
Surges 

 

 
 
 
 

https://ataxia-global-initiative.net/working-groups/working-group-3/
https://ataxia-global-initiative.net/working-groups/working-group-4/
http://www.dgn.org/leitlinien
http://www.dgn.org/leitlinien
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9 Register mit Beteiligung des ZSEB 
 

Register B Zentrum Leiter/Ansprechpartner 
International CDH Study Group 
Registry 

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

LHON Registerstudie  bei 
Leberscher hereditärer 
Optikusneuropathie 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

PRO RETINA Patientenregister 
monogenetischer 
Augenerkrankungen 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 
 

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

Datenbank des Deutschen 
Konsortiums für Familiären 
Darmkrebs 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen (NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Internationale APC-
Mutationsdatenbank  

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen (NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Nationale Datenbank „Familiäres 
Magenkarzinom“ 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen (NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

StuDoQ Datenbank 
„Rektumkarzinom“ 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen (NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

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

Prof. Dr. Stefan Aretz 

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

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

Polymyalgia rheumatica and Giant 
Cell Arteritis registry – Bruneck 

Zentrum für seltene 
rheumatische Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

Spinocerebellar ataxia (SCA) Registry Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Kockgether 

SPORTAX Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Kockgether 

Autosomal Recessive Cerebellar  

Ataxia(ARCA) Registry 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Kockgether 

Hereditäre spastische Paraplegie: 
DZNE HSP Registry 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Kockgether 

Dystonie: DYSTRACT - Erforschung 
und Behandlung dystoner 
Erkrankungen 

Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Kockgether 

DESCRIBE FTD Registerstudie Zentrum für 
frontotemporale Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 

REDCap Zentrum für 
Kurzdarmsyndrom, 
Darmversagen und 
intestinale Rehabilitation 

PD Dr. Martin von Websky 

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

Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

http://www.lovd.nl/APC
http://www.lovd.nl/APC
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/
https://generate-net.de/
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INSIGHTS-IPF, investigating 
significant health trends in idiopathic 
pulmonary fibrosis, NCT 01695408 

Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 
 

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

Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

GAN-Register, German Ashma 
Network 

Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 
 

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

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

SMARTCARE 
Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum; Prof. Dr. 
Janbernd Kirschner 

mitoNET-Patientenregister 
„mitoREGISTRY” (BMBF) 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

Internationales Patientenregister 
„Pompe Registry“ 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

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

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

mitoSAMPLE (Biobank, BMBF) 
Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia Kornblum 

www.dmd-register.de Zentrum für Seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen des Kindes- 
und Jugendalters 

Prof. Dr. Janbernd 
Kirschner 

www.sma-register.de 

 

Zentrum für Seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen des Kindes- 
und Jugendalters 

Prof. Dr. Janbernd 
Kirschner 

www.cmt-register.de 

 

Zentrum für Seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen des Kindes- 
und Jugendalters 

Prof. Dr. Janbernd 
Kirschner 

www.dm-registry.org 

 

Zentrum für Seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen des Kindes- 
und Jugendalters 

Prof. Dr. Janbernd 
Kirschner 

GAN-Register 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab 

German Ashma Network 
Zentrum für seltene 
Gefäßerkrankungen 

Dr. Nadjib Schahab 

http://www.dmd-register.de/
http://www.sma-register.de/
http://www.cmt-register.de/
http://www.dm-registry.org/
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10 Studien mit Beteiligung des ZSEB 
 

10.1 Studien in den B Zentren 
 

Studie B Zentrum Leiter/Ansprechpartn
er 

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

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

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

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

Echocardiographic assessment for risk 
stratification in CDH neonates 

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

Postnatal Pheontypes in CDH Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

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

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

Outcome prediction in very preterm infants 
with CDH 

Zentrum für Konnatale 
Fehlbildungen 

Dr. Florian Kipfmüller 

Solstice-Gentherapiestudie bei 
Chorioideremie 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

Xolaris - Gentherapiestudie bei RPGR-
Retinopathie   

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

Acucela - Medikamentöse Studie bei Morbus 
Stargardt 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

Horizon - Gentherapiestudie bei 
geographischer Atrophie  

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

Pixium - Sehprothese (subretinal) bei 
geografischer Atrophie 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

Perceive - Gentherapie bei RPE65 Retinopathie Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

MeiraGTx - Gentherapiestudie RPGR 
Retinopathie 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

Soraprazan - Medikamentöse Studie bei 
Morbus Stargardt 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

NHOR - Natürliche Verlaufsstudie bei MacTel Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

NTMT03 - Medikamentöse 
Interventionsstudie (Implantat) bei MacTel 

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

PXE - Natürliche Verlaufsstudie bei 
Pseudoxanthoma elasticum               

Zentrum für seltene 
Augenerkrankungen 

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

DESCRIBE FTD Registerstudie Zentrum für 
frontotemporale 
Demenz 

Prof. Dr. Anja Schneider 
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Studie zu: Multizentrische 
Medikamentenstudie bei FAP;IL23-Inhibitors 
bei FAP-Patienten mit gesicherter APC-
Mutation 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
(NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

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

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
(NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Studie zu: Kappen-Endoskopie bei Patienten 
mit FAP 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
(NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

Studie zu: Rare hereditary colorectal cancer 
and polyposis syndromes 

Zentrum für erbliche 
Tumorerkrankungen 
(NZeT) 

Prof. Dr. Stefan Aretz 

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

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

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

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

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

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

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

Zentrum für seltene 
Epilepsien 

Prof. Dr. Rainer Surges 

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

Zentrum für 
Motoneuronenerkrank
ungen 

PD Dr. Patrick Weydt 

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

Zentrum für 
Motoneuronenerkrank
ungen 

PD Dr. Patrick Weydt 

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

Zentrum für 
Motoneuronenerkrank
ungen 

PD Dr. Patrick Weydt 

260SA101 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

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

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 
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NICOFA 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

PASSPORT 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

ALCAT 
Zentrum für seltene 
Bewegungsstörungen 

Prof. Dr. Thomas 
Klockgether 

SBS1 Studie: 
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT036902
06?term=SBS1&draw=2&rank=1, 
NCT03690206  

Zentrum für 
Kurzdarmsyndrom, 
Darmversagen und 
intestinale 
Rehabilitation 

PD Dr. Martin von 
Websky 

SBS2 Studie: 
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT039057
07?term=SBS2&draw=2&rank=1,  
NCT03905707 

Zentrum für 
Kurzdarmsyndrom, 
Darmversagen und 
intestinale 
Rehabilitation 

PD Dr. Martin von 
Websky 

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

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

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

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

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

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

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

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

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

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

MitoRegistry, a longitudinal prospective 
registry study (observational); 
www.mitoregister.org, http://mitonet.org (B
MBF) 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

http://mitonet.org/
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Pompe Registry, a longitudinal prospective 
non-interventional registry study 
(observational), www.registrynxt.com, 
Genzyme-Sanofi 

Zentrumf für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

Prof. Dr. Cornelia 
Kornblum 

konnatalen CMV-Infektion bei very low birth 
weight infants (VLBW, Geburtsgewicht 
<1500g) 

Zentrum für konnatale 
und perinatale 
Virusinfektionen 

Prof. Dr. Andreas Müller 

asymptomatischen konnatalen CMV-Infektion 
Zentrum für konnatale 
und perinatale 
Virusinfektionen 

Prof. Dr. Andreas Müller 

Validierung von Labortest in der Diagnostik 
von konntalen CMV-Infektionen 

Zentrum für konnatale 
und perinatale 
Virusinfektionen 

Prof. Dr. Andreas Müller 

NeoMILK 
Zentrum für konnatale 
und perinatale 
Virusinfektionen 

Prof. Dr. Andreas Müller 

PASSION 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

EXPOSURE 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

CIPHER 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

A-DUE 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

SCENIC 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

INBUILD-ON 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

ANDHI 
Zentrum für seltene 
Lungenerkrankungen 

Prof. Dr. Dirk Skowasch 

SMArtCARE 
Zentrum für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen des 
Kindes- und 
Jugendalters 

Prof. Dr. Janbernd 
Kirschner 

EudraCT no 2018-004476-35, Sjögrens 
syndrome 

Zentrum für seltene 
rheumatische 
Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 

NCT01066208, systemic vasculitis 
Zentrum für seltene 
rheumatische 
Erkrankungen 

PD Dr. Valentin Schäfer 
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10.2 Künstliche Intelligenz in der Medizin  
 

Durch Anwendung digitaler Technologien der Künstlichen Intelligenz (KI) und des 

maschinellen Lernens sowie der Kombination von menschlicher Erfahrung und medizinischem 

Wissen, können Ärztinnen und Ärzte bei der Diagnosefindung unterstützt werden. Anhand 

einer mathematischen Analyse von Patientendaten, welche aus Patientenbefragungen 

gewonnen wurden, lernen die KI-Algorithmen, Muster in großen Datenmengen zu erkenn. Am 

A Zentrum werden unterschiedliche Fragebogen verwendet, die sich in der Zuordnung zu 

Leitsymptomen bewährt haben und im Diagnoseprozess für Ratsuchende eingesetzt. 

Kontinuierliche Begleitforschung (z.B. Kooperation mit Prof. R. Konrad (UKB Psychosomatik) 

und Prof. C. Kornblum (UKB Neurologie) dient der Verbesserung und Ausweitung der 

eingesetzten Verfahren. 

ARTIS 
 
Die im Projekt ARTIS entwickelten Systeme im Bereich neuromuskulärer Erkrankungen, 

einschließlich Morbus Pompe, werden einer breiten Öffentlichkeit zugänglich gemacht und 

zur Nutzung angeregt. Diese breite Anwendung soll unter Einbeziehung kooperierender Ärzte 

und medizinischer Zentren die Diagnosefindung unterstützen, liefert aber zeitgleich 

Informationen, um diese durch neuen Input für die KI-Algorithmen weiter zu verbessern. 

 

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

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

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

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

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

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

Gesichtsbildes genutzt um mit diesen Phänotypinformation die Auswertung des Genotyps zu 

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

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

2814 (2019).) 
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