1 Uniklinikum
Erlangen

Qualitatsbericht entsprechend der Zentrums-Regelungen des G-BA

Kenn-Nr.: UKER-8-26278 Version: 1

Zentrum fur Seltene Erkrankungen Erlangen (ZSEER)
am Universitatsklinikum Erlangen

Der Bericht zu Manahmen und Ergebnissen des Zentrums bezieht sich auf das folgende Kalenderjahr

2024

LSEER (8

Zentrum fiir Seltene Erkrankungen Erlangen

Inhalt
1 DARSTELLUNG DES ZENTRUMS UND SEINER NETZWERKPARTNER ......ccteuctteirtnertencrentreneeenseresesenssenssssasssessssassssnnens 3
1.1 STRUKTUR DES ZENTRUMS FUR SELTENE ERKRANKUNGEN ERLANGEN (ZSEER) ...vveiiieriieeeiiieeetie e ecee e e et e e e e e s 3
1.2 KOOPERATIONEN ....uuuuvrereeeeeeeiitrereeeeeeesisssseseeeeeaasssssesseesssasssssesseessanssssseseeessenssssessesssemssssssseeessemnssssssesessemssssssseseseennnnnes 3
1.2.1  Beteiligte SEIDSTRIIfEVEIEINE.............oeeeeeeeeeeeee ettt e e e e ettt e e e e e sttt a e e e e e esassaaaaaeeeassssasaaaseeaninsses 3
1.2.2  Bet@iliGte EINFICATUNGEN ....ccccceeeeeeeeeeeee ettt e e e e ettt e e e e e e et aaaeeeaattasesaaaesasssssesaaaseeasssssanaaaseeassnsses 4
1.3 LOKALE UND NATIONALE INETZWERKE ... eeetevvtruteeeeereeessnneeeessssssssnaeeessssssssnaeeeessssssssnneeessssssssnneesssssssssnaneeesssssssnnaesessesssnes 6
1.3.1  Durch das BMBF geférderte Forschungsverbiinde Und ProjEKte .............uuuwieeeeeeuveeeieeeeeeiiiieeeeeeeeciivaaeaeeeecanns 6
1.3.2  Weitere geférderte Forschungsverbinde Und PrOJEKLE ............cccueeeeciuieeeesiieeecieeeestieeeseteaeecteaeestesaessnseaesansees 7
T N 2= =7 1o [V Lo W T B =T 1] (=3 S 7
1.4 FACHZENTREN DES ZSEER ....itieiiiee i e ettt e e e ettt e e e eee ittt e e e e e e e tbabereeeeeeetstbeseeeeseasstsaseseeeeaassssaseeeseeenntseneeeseesnnnnns 7
1.5 AAUFGABEN . ..eeeeeeeeeittrereeeeeeeeetsereeeeeeeaasssaeeeeeeseassssseseeeesaassstsaseeeseesaastsaseeseessasssasseseeessenssssesseessansssssesseessenssssaneeeseennnnses 8
1.6 PROZESSE ...oeeetttieeeeeeeeettieeeeeeeeett i ieeeeeeeeeas s aaeeeeeeaasaaa e eeessssstannsseesssssstanneeesssssstnnneeesssssstnnnseeesssssnnnnnseesssssssnnnnsessessnren 9
2 ANZAHL DER DURCHGEFUHRTEN FALLKONFERENZEN........ccoveerveerteeseeeseeeseeessesssesssesssssssssssssssssssssssssssssessssssssssssssns 11
3 DARSTELLUNG DER MABRNAHMEN ZUR QUALITATSSICHERUNG UND -VERBESSERUNG ............ 12
3.1 ENTWICKLUNG IM ZSEER ... i iititieiie ettt e e ettt e e e eeeetbaa e e e e e e e eabbaaeeeeeeseessasbeseaeeseesstbaseeeeeeanasbsaseseseesnassanseeeeeesan 12
3.2 VERBESSERUNG DER ABLAUFE. ...vvvveeeeeeeiiutrereeeeeeiietsseereeesesasssssesseessessssssssssessesssssssssessemsssssssseessemmssssssseessesnsssssssssssesnnsnns 12
4 ANZAHL/BESCHREIBUNG DER DURCHGEFUHRTEN FORT- UND WEITERBILDUNGSVERANSTALTUNGEN..........c..e.... 13
5 AUSTAUSCH UBER THERAPIEEMPFEHLUNGEN UND BEHANDLUNGSERFOLGE MIT ANDEREN ZENTREN.........c....... 15
6 ANZAHL DER DURCH HUMANGENETISCHE ANALYSEN GESICHERTE DIAGNOSEN ......cccceeuurieeeeerreeennnneeeeeeeennnnnnneenens 16
7 NENNUNG DER LEITLINIEN UND KONSENSUSPAPIERE, AN DENEN DAS ZENTRUM MITARBEITET ....cccceeuereencrennnennes 16
7.1 LEITLINIENUBERSICHT evttttuuteeeeereressseeeeeesesssssnaeeeessessssnneeessssssssnnsseesssssssnnneeessssssssnnnesesssssssnnneeeesssssssnnneeesssssssnnneeesssssnnen 16
8 NENNUNG DER KLINISCHEN STUDIEN, AN DENEN DAS ZENTRUM TEILNIMMT.....cccitietteierencrennceensrenceencreseesnnesnnes 18
8.1 STUDIENLISTE . utttrerteeeeeesuurereeeeeeeaisssereeesesasassseseeseeessasssssesesesssssssssesesessansssssssessesenssssseseseesenssssssssesesemssssssseeessennssssenees 18
9 PATIENTENAUSWERTUNGE......cccitttttuuueereeeteeennseseeeeeeeeesssssssssesesssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssnssssssssssssssnnssssssssssnsnnnnns 20
9.1 BEHANDELTE PATIENTEN MIT EINER SELTENEN ERKRANKUNG .......uvvrrreeeeeeiieitrrreeeeeeeeeissrereeesseesssseseeeseesssssssesesessesssnssesseeesnn 20
10 FAZIT UND WEITERE ENTWICKLUNGEN ........cccttttttunneeeeeereeeansneeeeeeeessssssnsessesssssssssssessssssssssssssssssssnssssssssssssssnnnnssnsses 23
10.1 ERREICHTE ZIELE 1uuueeeeeeetruteeeeeresessnsaeeeeesessssnnaeeesssssssnnseeessssssssnnsessssssssnnneeessssssssnnesesssssssnnneesesssssssnnneeesssssssnnneeessssssnen 23
10.1.1 Europdische ReferenznetzZWerke (ERIN).............eeeeoueeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee et eeeteaeeesttaaeeeasaeessaaaeesssaaeesanes 23
10.1.2 Deutsche ReferenzNetzWerke (DRIN) ...........oooeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeetee e tetee e e et a e e et e e e e e e e ssasaeestsaaensanes 24
10.1.3 (=R =g (= [0 L (A (=] (=3RS 24

Seite 1 von 38



Kenn-Nr.: UKER-8-26278 Version: 1

1 Uniklinikum

Erlangen
Qualitatsbericht entsprechend der Zentrums-Regelungen des G-BA
10.2 ANGESTREBTE ZIELE ....etetttttuuuseeeeesessneuseeeessessnnnaseesessessnnsnssesessssssnsssseeesssssnnnsssesesssssnnsassessssssssnnsesesssssssnnneesessessnnnnnseseees 25
11 OFFENTLICHKEITSARBEIT......ccveeetetertereestssesessessssesestesessssessssesestesessssessssenessssessesessssesessesestesessssessssesessesessssessssssessns 26

11.1 TAG DER SELTENEN ERKRANKUNGEN 2024
11.1.1 Rare Disease Run ....26
11.1.2 L2100 ] 1 To N 26

12 NENNUNG DER WISSENSCHAFTLICHEN PUBLIKATIONEN DES ZSEER UND DER BETEILIGTEN B-ZENTREN ............... 26

Seite 2 von 38



Kenn-Nr.: UKER-8-26278 Version: 1

1 Uniklinikum
Erlangen

Qualitatsbericht entsprechend der Zentrums-Regelungen des G-BA

1 Darstellung des Zentrums und seiner Netzwerkpartner

In der Europaischen Union wird eine Erkrankung als ,selten” definiert, wenn maximal 5 von 10.000
Menschen betroffen sind [European Commission (EC) regulation # 141/2000]. Da es mehr als 6.000
unterschiedliche Seltene Erkrankungen (SE) gibt, ist die Gesamtzahl der Betroffenen trotz der Seltenheit
der einzelnen Erkrankungen hoch. Allein in Deutschland leben Schatzungen zufolge etwa vier Millionen
Menschen mit einer Seltenen Erkrankung, in der gesamten EU geht man von 30 Millionen Menschen
aus.

1.1  Struktur des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen Erlangen (ZSEER)

Um Patienten mit Seltenen Erkrankungen optimal und auf dem Stand des aktuellen Wissens betreuen
zu konnen, bedarf es der engen und interdisziplinaren Zusammenarbeit von Experten. Im ZSEER haben
sich zahlreiche Kliniken und Institute des Universitatsklinikums Erlangen und der Friedrich-Alexander-
Universitat Erlangen-NUrnberg zusammengeschlossen, die sich intensiv mit Seltenen Erkrankungen
beschaftigen. Derzeit bestehen innerhalb des ZSEER neben dem Typ A-Zentrum zwolf krankheits- und
krankheitsgruppenspezifische Typ-B-Fachzentren, die intensiv an Seltenen Krankheiten arbeiten, in
Forschung und Lehre aktiv sind und in nationale und internationale Netzwerke zu Seltenen Erkrankungen
eingebunden sind.

Das A-Zentrum des ZSEER ist seit Januar 2024 im Center of Personalized Medicine (CESAR) in den
neuen Raumlichkeiten der Kussmaulallee 4 in 91054 Erlangen lokalisiert. Es unterstitzt und koordiniert
die interdisziplindren Aktivitaten in Krankenversorgung, Forschung und Lehre auf dem Gebiet der
Seltenen Erkrankungen in Bezug auf Friiherkennung, Diagnostik, Therapie, Nachsorge, sowie Meldungen
an Register. Die Anlaufstelle flr Patienten mit einer unklaren Diagnose ist ebenfalls dort angesiedelt.
Im A-Zentrum sind eine administrative Lotsin, zwei Fachéarztinnen (Arztlichen Lotsen) sowie eine
Studentische Hilfskraft tatig. Die Sprecherin des Zentrums ist Frau Prof. Dr. Beate Winner, sie wird
vertreten durch Herrn Prof. Dr. André Reis und Frau Prof. Dr. Regina Trolimann.

Das A-Zentrum vertritt das ZSEER nach auf3en, beispielsweise beim Aufbau von Zentrumsstrukturen fr
Seltene Erkrankungen und zentrumsubergreifenden Projekten. Es arbeitet dabei eng mit den assoziierten
krankheits- bzw. krankheitsgruppenspezifischen Fachzentren, den Deutschen und Europaischen
Referenzzentren fir Seltene Erkrankungen sowie der Selbsthilfe zusammen.

1.2 Kooperationen

Das ZSEER ist in Kooperation mit der Allianz fur Chronisch Seltene Erkrankungen (ACHSE) e. V.. Daruber
hinaus bestehen Uber die Fachzentren enge Beziehungen zu vielen krankheits- oder
krankheitsgruppenspezifischen Vereinen der Selbsthilfe und/oder deren regionalen Vertretern.

1.2.1 Beteiligte Selbsthilfevereine

- ADPKD Selbsthilfegruppe
- ADTKD Selbsthilfegruppe
- Alport Selbsthilfegruppe
- ASBH e.V. (Arbeitsgemeinschaft Spina bifida und Hydrocephalus)
- BRCA-Netzwerk
- Bundesverband Niere
Bundesverband zur Begleitung von Familien vorgeburtlich erkrankter Kinder e.V.
Deutsche CML-Allianz und LeukaNET e.V.
Deutsche Epilepsievereinigung
Deutsche Fanconi-Anamie-Hilfe e.V.
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- Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke e.V. (DGM)
- Deutsche Huntington Hilfe (DHH)
- Deutsche Rheumaliga
- Diagnosegruppe FSHD der DGM
- Diagnosegruppe LGMD der DGM
- Diagnosegruppe Myofibrillare Myopathien
- Diagnosegruppen SMA und DMD
- Dravet-Syndrom e.V.
- Ectodermal Dysplasia Society (UK)
- EURO-HSP: European Voice of Hereditary Spastic Paraplegia patients
- Fabry Disease Selbsthilfegruppe
- FMF & AID Global Association
- Forderverein fur HSP-Forschung e.V.
- HSP Selbsthilfegruppe Deutschland e.V.
- Interessengemeinschaft Epidermolysis Bullosa e.V. DEBRA Deutschland
- Interessensgemeinschaft Ge(h)n mit HSP, Regionalgruppe Bayern
- Landesverband Epilepsie Bayern e.V.
- Li-Fraumeni Syndrome Association Deutschland
Lupus Erythematodes Selbsthilfegemeinschaft e.V.
LUTO-Kinder e.V.
Morbus Wilson e.V.
- National Foundation for Ectodermal Dysplasias (USA)
- Parkinson-Selbsthilfegruppe
- Regionalgruppe Mittel-/Oberfranken des Mukoviszidose e.V.
- Selbsthilfegruppe Blasenekstrophie/Epispadie e.V.
- Selbsthilfegruppe Ektodermale Dysplasie e.V.
- Sklerodermie Selbsthilfe
- Tuberose Sklerose Deutschland e.V.
- Verein leberkrankes Kind e.V.
- Vereinigung Kinder und Erwachsende mit Speiserohrenerkrankungen KEKS e.V.

1.2.2 Beteiligte Einrichtungen

Die folgenden Kliniken, Institute und interdisziplinare Einrichtungen in Erlangen sind eng mit dem
Zentrum fur Seltene Erkrankungen Erlangen verbunden (alle Uniklinik Erlangen):

- Anasthesiologische Klinik

- Augenklinik

- Chirurgische Klinik und Kinderchirurgische Abteilung

- Department Biologie, FAU Erlangen-NUrnberg

- Deutsches Zentrum flr Immuntherapie

- Frauenklinik

- Hals-Nasen-Ohren-Klinik — Kopf- und Halschirurgie

- Hautklinik

- Humangenetisches Institut

- Kinder- und Jugendabteilung fur Psychische Gesundheit

- Kinder- und Jugendklinik

- Kinderkardiologische Abteilung

- Kinderonkologisches Zentrum

- Medizinische Klinik 1 — Gastroenterologie, Pneumologie und Endokrinologie

- Medizinische Klinik 2 — Kardiologie und Angiologie

- Medizinische Klinik 3 — Rheumatologie und Immunologie

- Medizinische Klinik 4 — Nephrologie und Hypertensiologie

- Medizinische Klinik 5 — Hamatologie und Internistische Onkologie
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Molekular-Neurologische Abteilung

Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgische Klinik
Neonatologie

Neurochirurgische Klinik

Neurologische Klinik

Neuropadiatrie

Neuropathologisches Institut

Neuroradiologisches Institut

Nuklearmedizinische Klinik

Pathologisches Institut

Pathologisches Institut mit Nephropathologischer Abteilung
Psychiatrische und Psychotherapeutische Klinik
Psychosomatische und Psychotherapeutische Abteilung
Radiologisches Institut mit Kinderradiologischer Abteilung
Sozialpadiatrisches Zentrum

Stammzellbiologische Abteilung

Unfallchirurgische und Orthopadische Klinik

Urologische und Kinderurologische Klinik

Zahnklinik 3 — Kieferorthopadie
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1.3 Lokale und nationale Netzwerke

Das ZSEER ist Mitglied der Bayerischen Arbeitsgemeinschaft Seltene Erkrankungen (BASE), dem
Zusammenschluss der Zentren fur Seltene Erkrankungen in Bayern (gemeinsam mit dem ZSE
Regensburg, ZESE Wdurzburg, ZSE Mdinchen, LMU und ZSE TU Mdidnchen und AZeSE des
Universitatsklinikums Augsburg). Diese Zentren fUr Seltene Erkrankungen haben ihren Sitz an den
Universitatsklinika Augsburg, Erlangen, Munchen, Regensburg und Wirzburg. Seit Marz 2017 ist das
ZSEER auch Mitglied in der deutschen Arbeitsgemeinschaft der Zentren fiir Seltene Erkrankungen (AG
ZSE).

Die Einrichtung von Zentren fur Seltene Erkrankungen steht in enger Verbindung mit dem Nationalen
Aktionsbiindnis fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE). Dies ist ein Zusammenschluss
zwischen dem Bundesministerium fiir Gesundheit (BMG), dem Bundesministerium fir Bildung und
Forschung (BMBF) und der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE e.V.) mit 25
Bundnispartnern - ausschliefllich Spitzen- und Dachverbande der wesentlichen Akteure im
Gesundheitswesen auf dem Gebiet der Seltenen Erkrankungen.

Das ZSEER beteiligt sich zudem intensiv an Forschungsaktivitaten zum Thema Seltener Erkrankungen.
Dies beinhaltet einerseits deutschlandweite oder internationale Registerstudien sowie vom BMBF im
Rahmen der nationalen Férderung von Seltenen Erkrankungen von Verbundprojekten in Versorgung und
Forschung von Seltenen Erkrankungen.

1.3.1 Durch das BMBF geforderte Forschungsverbiinde und Projekte

Verbund Sprecher Projekte Projektleitung am ZSEER | Forderkennz
eichen
STOP-FSGS Prof. Dr. Marcus J. | TP: Klassifikation und Prof. Dr. Janina Muller-Deile 01GM2202D
Moller Testung
therapeutischer
Optionen
TreatHSP.net Dr. Rebecca Mobile Ganganalyse PD Dr. Heiko Gassner 01GM2209B
Schile zur Klassifikation von PD Dr. Martin Regensburger
HSP-spezifischen Prof. Dr. Jurgen Winkler
Phanotypen sowie Prof. Dr. Beate Winner

Untersuchungen der
Dopaminergen
Degeneration bei
SPG11/15-Mutation

iIMMUNE_ACS | Prof. Dr. Beate Forderung von Prof. Dr. Beate Winner 01E02105
Winner Advanced Clinician
Scientists im Bereich
Immunmedizin

Laut MyPred Prof. Dr. Markus Entdeckung und Prof. Dr. Markus Metzler 01GM2207F
Metzler Charakterisierung
genetischer
Veranderungen bei der
padiatrischen
chronischen
myeloischen Leukamie

BMDeep Teilprojekt Erlangen | Prof. Dr. Markus Metzler 031L0262B
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1.3.2 Weitere geforderte Forschungsverbiinde und Projekte
Verbund Sprecher Projektleitung am ZSEER

EU-Projekt EURAS

Prof. Dr. Anna Fejtova

Prof. Dr. Anna Fejtova

1.4

Beteiligung an Registern

AADC Deficiency Patientenregister (PTC)
ADTKD

AOSD

ARPKD

CEDATA Register der GPGE
CERTAIN-Register

Covid-19 and rare skin diseases:
European observational study during an
epidemic

CPS-Register

CURE-Net

Deutsches Mukoviszidose Register
DNSS

ECFS Patient Registry

ENROLL-HD

EpiCare (ERN)

ERN ITHACA

ERN Rare Liver

EURAP
Euromyositis/Antisynthetase-Register
EUSTAR

FOrMe Registry

Fachzentren des ZSEER

FSGS-Register
GENERATE

ILAE-Europe
LUTO-Register

MD-Net

MND-Net
MPGN-Register
Nationales Versorgernetzwerk fur
seltene Epilepsien
NETRE

Neuronale Zeroidlipofuscinose — CLN2
Niere 360°

proPSP

REAL-ASOD
REATS-GCA

Reliance

SMArtCare

STRIDE

TransNephro
TreatHSP.net
Treat-NMD
XHED-Patientenregister

Sprecher

Stellvertreter

Typ A Zentrum

Prof. Dr. Beate Winner

Prof. Dr. André Reis
Prof. Dr. Regina Trollmann

Arztlichen Lotsen (Rotation 01.01.2024 — 31.12.2024):

Dr. med. Petra Reis (FA fir Rheumatologie der Med. Klinik 3)
Dr. med. Christina Matlok (FA fur Neurologie der
Neurologischen Klinik)

Administrative Lotsin:

Christin Kolb

Studentische Hilfskraft:

Theresa Ebenhoch
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Leiter

Stellvertreter

Zentrum fur Ektodermale Dysplasien
Erlangen (ZEDER)

Prof. Dr. Holm Schneider

Prof. Dr. Michael Sticherling

Zentrum fur Periodische Systemische
Autoinflammatorische Erkrankungen
(ZPSAE / ZpsAID)

PD Dr. Jurgen Rech

Dr. Tobias Krickau

Zentrum fur Seltene
Bewegungserkrankungen (ZBE)

Prof. Dr. JUrgen Winkler

PD Dr. Martin Regensburger

Zentrum fur Seltene
Entwicklungsstorungen ZSE)

Prof. Dr. André Reis

Prof. Dr. Regina Trollmann

Zentrum fur Seltene Genetische
Krebserkrankungen (ZSGK)

Prof. Dr. André Reis

Prof. Dr. Markus Metzler

Zentrum far Seltene Immunologische
Erkrankungen (ZSl)

Prof. Dr. Bernhard Manger

Prof. Dr. Thomas Harrer

Zentrum fur Seltene Leber-,
Pankreas- und Darmerkrankungen
(ZSLPD)

PD Dr. André Horning

Prof. Dr. Yurdagul Zopf

Zentrum fur Seltene Neuromuskulare
Erkrankungen (ZNE)

Prof. Dr. Dr. h. c. Stefan
Schwab

Prof. Dr. Regina Trollmann

Zentrum fur Seltene
Nierenerkrankungen (ZSN)

Prof. Dr. Mario Schiffer

Prof. Dr. Michael Wiesener

Zentrum fur Seltene Urogenitale
Erkrankungen und Fehlbildungen
(ZSUFB)

OA Dr. Karin Hirsch-Koch

Prof. Dr.
Prof. Dr.

Bernd Wullich
Heiko Reutter

Zentrum flr Tuberose Sklerose und
Seltene Epilepsien (ZTS)

Prof. Dr. Regina Trollmann

Prof. Dr. Hajo Hamer

Zentrum fur Zystische Fibrose und
Seltene Lungenerkrankungen (ZZF)

OA Dr. Sabine Zirlik

Dr. Renate Ruppel

Tabelle 1: Sprecher und Stellvertreter des A-Zentrums sowie der B-Zentren gemaR den Leitlinien oder Konsensuspapieren sowie
der Satzung des Zentrums fur Seltene Erkrankungen Erlangen.

15 Aufgaben

Zu den Aufgaben des Ubergeordneten, koordinativ wirksamen Referenzzentrums (A-Zentrum) am ZSEER

gehoren:

- Koordination der interdisziplinaren Aktivitaten in Krankenversorgung, Forschung und Lehre auf
dem Gebiet der Seltenen Erkrankungen in Bezug auf FrUherkennung, Diagnostik, Therapie,
Nachsorge, sowie Meldungen an Register

- Unterstutzung der Fachzentren (Typ B-Zentren) im Bereich der seltenen Erkrankungen zur
Entwicklung eines interdisziplinaren, wissenschaftsnahen Konzeptes
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- die Vermittlung von diagnostischer und therapeutischer Kompetenz im Rahmen des durch die
krankheits- und krankheitsgruppenspezifische Fachzentren (Typ B-Zentren), abgedeckten
Spektrums

- die Unterstitzung bei der Vernetzung klinischer und wissenschaftlicher Aktivitaten im Bereich
der krankheits- und krankheitsgruppenspezifische Fachzentren (Typ B-Zentren)

- die Durchfuhrung einer (Telefon)-Sprechstunde flir Patienten mit potentiell unerkannten
seltenen Erkrankungen

- der Aufbau und die Kontaktpflege zu Patientenselbsthilfeorganisationen im Bereich der
Seltenen Erkrankungen sowie der entsprechenden Dachorganisationen

- die Integration des Bereichs Seltene Erkrankungen in die medizinische Ausbildung,
Weiterbildung und Fortbildung

- der Aufbau und die kontinuierliche Aktualisierung des Internetauftritts

- die Zusammenarbeit mit Kostentragern zur nachhaltigen Finanzierung des Referenzzentrums

- Die Aufgaben der krankheits- und krankheitsgruppenspezifische Fachzentren (Typ B-Zentren)
liegen in der interdisziplinaren Organisation von Krankenversorgung, Forschung, Lehre, Fort-
und Weiterbildung in den jeweiligen Schwerpunkten.

1.6 Prozesse

L
. Hausarzt
Yo e m am oEm oEm e o o
Anmeldung
wei ZSEER (8
Fallaufnahme ZentmmfurSeiteneErkrankungenErIangenOO
fel}
% Interdisziplinare
%'3' «—p  Fallkonferenz €= | oo o o
&
= Ambulanz unklare Fachspezifische
-@g [ Diagnose pamm——
2 ¢
s Interdisziplinare Uniklinikum
Fallkonferenz RREIgen
mit anderen ZSEs '

Abb. 1: Ablaufschema flr eingehende Patientenfalle im A-Zentrum des ZSEER
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a) Ablaufschema

Das ZSEER ist fur Patienten sowie Zuweiser sowohl per Telefonsprechstunde (Tel: 09131 85-42888,
derzeit Donnerstag 8 — 12 Uhr und jederzeit per Anrufbeantworter) als auch per Mail (zseer@uk-
erlangen.de) erreichbar. Das ZSEER ist sowohl fur Anfragen bei einer unklaren Diagnose sowie fur eine
Weiterleitung an das entsprechende B-Zentrum bei bereits bekannter Seltener Erkrankung zustandig.

Zur Abklarung einer unklaren Diagnose werden die Patienten gebeten sich online am BASE-Netz Portal
der Bayerischen Zentren fur Seltene Erkrankungen unter folgendem Link anzumelden https://www.base-
netz.de/anmeldung/. Die Patienten geben die notwendigen Informationen in das F1-Anmeldeformular
ein. Nach interner Sichtung werden den Patienten 3 Zugangslinks per E-Mail gesendet. Der erste
Zugangslink fuhrt zu einem ausfuhrlichen Fragebogen zu den Beschwerden (F2-Aufnahmeformular). Beim
zweiten Link erhalten die Patienten die Moglichkeit die ihnen vorliegenden arztlichen Befunde sowie
MRT/CT-Bilder hochzuladen, die seit dem Beginn lhrer Symptomatik erhoben wurden. Der dritte Link ist
fir den Uberweisenden Hausarzt bestimmt, um uns eine abschlieend kritische Beurteilung des
Krankheitsverlaufes zu Ubermitteln.

Zusatzlich wird eine ambulante Uberweisung des jeweiligen betreuenden Hausarztes/Facharztes sowie
eine  Datenschutzvereinbarung zur Dateniibermittlung bendtigt. Alle Informationen und
Anmeldeunterlagen sind sowohl auf der Homepage des ZSEER (https://www.zseer.uk-
erlangen.de/patienten/abklaerung-unklarer-diagnosen/anmeldung/)  verfugbar und Uber die
administrative Lotsin zu erhalten.

Nach Erhalt der Patientenunterlagen wird der Empfang bestatigt. Zunachst werden Notfalle triagiert und
diese Patienten sofort kontaktiert. Ihnen wird eine Vorstellung in der Notaufnahme empfohlen. Die
weitere Bearbeitung der Anfragen erfolgt in erster Linie chronologisch nach Eingang der vollstandigen
Unterlagen. Abweichungen von diesem Vorgehen aus medizinischen Erwagungen sind vorbehalten. Auch
kann die Bearbeitungsdauer durch Einbeziehung zusatzlicher Fachkollegen oder intensivere
Literaturrecherche unterschiedlich lang sein.

Bei der Bearbeitung der Unterlagen sichten die arztlichen Lotsen alle vorliegenden Unterlagen und
nehmen dann bei auftretenden Ruckfragen telefonisch oder per Mail Kontakt zu den Patienten bzw.
einweisenden Haus-/oder Facharzten auf. Sobald die Sichtung der Unterlagen abgeschlossen ist, wird
der Fall in einer ZSEER internen Fallkonferenz sowie im weiteren Verlauf mit zusatzlichen Experten flr
Seltene Erkrankungen bearbeitet. Diese konnen, mussen sich aber nicht am Universitatsklinikum
Erlangen befinden. Zusatzlich wird die internationale medizinische Fachliteratur fur die Fallbearbeitung
herangezogen.

Das Ergebnis der Sichtung und der Fallkonferenz wird dem Patienten telefonisch mitgeteilt. Im Anschluss
erhalt der Patient und der einweisende Arzt einen Arztbrief. Da in vielen Fallen keine personliche
Vorstellung des Patienten erfolgt ist, wird auf diesen Sachverhalt spezifisch hingewiesen. Es werden
Empfehlungen zum weiteren Vorgehen ausgesprochen. Auch in denjenigen Fallen, in denen eine Seltene
Erkrankung nach der Sichtung der Unterlagen sehr unwahrscheinlich ist, wird eine
Behandlungsempfehlung vorgeschlagen.

Bei bereits gesicherten Diagnosen einer seltenen Erkrankung stellen wir nach Ubermittlung der

Diagnoseunterlagen den Kontakt zu entsprechenden Typ B Fachzentren her. Auch hier kann die
Empfehlung je nach Zustandigkeit in ZSE in Deutschland erfolgen.
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b) Standard-Operating Procedures (SOPs)

Die Prozesse im Zentrum flir Seltene Erkrankungen und deren Fachzentren sind in einer Reihe von

Verfahrensanweisungen und SOP geregelt:

- Abklarung Entwicklungsstérung

- Abklarung unklare Diagnose

- ADPKD

- Alport Syndrom

- Ambulante Notfallversorgung

- anti-GBM-Erkrankung

- Behandlung mit Everolimus (update)

- Beschwerdemanagement

- Biobanking

- FSGS

- Humangenetische Diagnostik

- Interdisziplinare Fallkonferenz

- M. Fabry

- MCD

- MGN

- Nachverfolgung

- Nervus-vagus-Stimulation

- Phaochromozytom

- primarer Hyperaldosteronismus

- Prozesscontrolling
Psychosoziale Versorgung
Transition

Vorbereitung der Behandlung mit Zolgensma und Nachsorge (Onasemnogen-Abeparvovec)

Weiterleitungsmanagement

2 Anzahl der durchgefiihrten Fallkonferenzen

fUr stationare Patientinnen oder Patienten anderer Krankenhauser

Das ZSEER A-Zentrum flhrt wochentlich interdisziplinare Fallkonferenzen zu Patienten durch, die mit
Verdacht auf eine Seltene Erkrankung aber unklarer Diagnose an das Zentrum Uberwiesen wurden. An
diesen Besprechungen waren 2024 folgende Fachrichtungen beteiligt: Humangenetik, Neurologie,

Innere Medizin/Rheumatologie.

Weiterhin wurden regelmaBig klinikumsinterne Fallkonferenzen und Beteiligung der Vertreter der B-
Zentren und zentrumsubergreifende Fallkonferenzen flr stationare und ambulante Patienten anderer
Kliniken auf nationaler und internationaler Ebene durchgefuhrt. Auf Ebene der Fachzentren (Typ B-Zentren
nach NAMSE) des Zentrums flir Seltene Erkrankungen fanden zusatzliche Fallbesprechungen statt.

Durchgefiihrte
Fallkonferenzen
mit externen Zentren

Interdisziplinare
Fallkonferenzen
fiir externe Patienten

Zentrum fUr Ektodermale Dysplasien Erlangen 8 7
Zentrum flr Seltene Periodische Autoinflammatorische 50 60
Erkrankungen

Zentrum fUr Seltene Bewegungserkrankungen 10 0
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Zentrum fUr Seltene Entwicklungsstérungen 12 178
Zentrum fUr Seltene Immunologische Erkrankungen 10 20
Zentrum fUr Seltene Leber-, Pankreas- und 105 0
Darmerkrankungen
Zentrum fUr Seltene Neuromuskulare Erkrankungen 2 12
Zentrum fUr Seltene Nierenerkrankungen 104 1
Zentrum fUr Seltene Urogenitale Erkrankungen und 24
Fehlbildungen
Zentrum fur Tuberdse Sklerose und Seltene Epilepsien 20 4

3 Darstellung der Maf3nahmen zur Qualitatssicherung und -verbesserung

der besonderen Aufgabenwahrnehmung

3.1 Entwicklung im ZSEER

Im Jahr 2024 trafen durchschnittlich ca. 30 Anfragen pro Monat im A-Zentrum des Zentrums fur Seltene
Erkrankungen ein. Zur weiteren Abklarung einer unklaren Diagnose wurden 2024 in 119 Fallen die
ausfuhrlichen Vorbefunde gesichtet (108 Anmeldungen digital in BaseNetz und 11 analog in Papierform).
Von diesen wurden 62 Falle mit interdisziplinarer Fallkonferenz und abschlieBendem Arztbrief ausfuhrlich
aufgearbeitet.

Stationar wurden 2024 4551 Falle mit der Hauptdiagose einer Seltenen Erkrankung am Uniklinikum
Erlangen behandelt. Bei insgesamt 10094 stationar behandelten Fallen wurde die Diagnose einer
Seltene Erkrankung gegeben.

3.2 Verbesserung der Ablaufe

Die Ablaufe im ZSEER zur Abklarung von Patienten mit unklaren Diagnosen von Anmeldung bis Abschluss
der Fallbearbeitung durch einen Arztbrief sollen firr die Patienten vereinfacht und insgesamt beschleunigt
werden. Im Jahr 2019 wurde im Rahmen des BASE-Netz-Projekts mit der Einrichtung einer webbasierten
Anmeldeplattform flir Patienten begonnen, die seit ihrer Freischaltung vom Bayerischen Staatsminister
flr Wissenschaft und Kunst, Herrn Bernd Sibler am 28.02.2021, genutzt wird. Vorteil ist hier neben der
erhohten Transparenz fir den Patienten/Einweiser die schnelle Weiterleitbarkeit der Befunde innerhalb
der Bayerischen Zentren fur Seltene Erkrankungen. Die internen Ablaufe sind in SOPs festgehalten und
werden jahrlich reevaluiert, hier werden insbesondere folgende relevante Teilprozesse analysiert:

1) Optimierung der Weiterleitung und Bearbeitungszeit bei fach-/diagnosespezifischen Anfragen

2) Zeit zwischen Erstkontakt durch die Patienten mit dem ZSEER und der Fallbesprechung (interne
interdisziplinare Besprechung anhand der vollstandig eingegangenen Unterlagen: Fragebogen zur
Krankheitsgeschichte, Anmeldebogen durch den Zuweiser, Datenschutzerklarung und
Uberweisung plus medizinische Unterlagen)

3) Zeit zwischen Fallbesprechung und Versand des abschliefenden Arztbriefes

a. Ggf. Zeit zwischen Fallkonferenz und Vorstellung in der Sprechstunde flr unklare
Diagnosen
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4 Anzahl/Beschreibung der durchgefiihrten Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen
Datum Veranstaltung
ZSEER, A-Zentrum 17.01.2024 Update aus dem ZSEER
Zentrum fUr Ektodermale Dysplasien 29.02.2024 Rare Disease Day Symposium, Washington
Erlangen University at Saint Louis
24.05.2024 Grand Rounds zum Thema Ektodermale
Dysplasien
12.06.2024 World Congress on Rare Skin Diseases,
Update on incontinentia  pigmenti &
ectodermal dysplasias
19.09.2024 Fetology Chicago: Prenatal treatment of X-

linked hypohidrotic ectodermal dysplasia

Zentrum fUr Seltene Periodische
Autoinflammatorische Erkrankungen

01./02.03.2024

10. Workshop zu Autoinflammation und Rheu-
matologie

13.03.2024 Seltene Rheumatologische Erkrankungen im
Kindesalter im Rahmen des Qualitatszirkels
der Padiater der Region Mittelfranken Sud
22.10.2024 "Kinderrheumatologische Versorgung uber
Grenzen hinweg" im Rahmen der Padiatrischen
Fortbildung in Bayreuth
09.11.2024 Werkstatt Padiatrie
Zentrum fUr Seltene 31.01.2024 Klinikfortbildung der Neurologischen Klinik
Bewegungserkrankungen 24.01.2024 Sitzung des Neuromuskuldren Zentrums und
des ZBE: Krankheitsmodifizierende Therapien
bei der ALS
02.03.2024 51. Nervenarztliche Fortbildungsveranstaltung

fir Arztinnen und Arzte aller Fachgebiete

06.-08.03.2024

TreatHSP-/TWS-Symposium Erlangen

22.04.2024 Weltparkinson-Tag, Beitrag Zu
Umwelteinflissen
03.07.2024 Parkinson-Krankheit: Digitale Versorgung mit
Parkinson-Telenurse - ein neuer Weg
06.07.2024 Parkinson und ALS  Hybrid-Fortbildung,
Schindlerhof, NUrnberg
Zentrum fur Seltene 17.01.2024 Zenker M.: ,RASopathies - an update“
Entwicklungsstoérungen Humangenetisches Kolloquium, Erlangen
17.01.2024 Seltene Erkrankungen in der Neuropadiatrie:
Herausforderungen und Chancen durch
Friherkennung (R- Trollmann). Up-date aus
dem ZSEER. Symposium des ZSEER
02.02.2024 Zweier C.: 10 years RHOBTB2 - from a single

variant to neurons. Humangenetisches
Kolloquium, Erlangen

06.-09.03.2024

Trollmann R. Metabolische und genetische
epileptische Enzephalopathien im Kindesalter:
neurophysiologische Diagnostik anhand von
Fallbeispielen. Jahrestagung der DGKN, FBA,
Frankfurt

19.-20.04.2024

Aktuelle Konzepte in der Behandlung von
jungen Kindern mit Dravet Syndrom. Dravet im
Fokus - interaktiver Workshop rund um das
Dravet-Syndrom. Fulda, 19.-20. April 2024

14.05.2024

TSC Zentrentreffen, Berlin

26.06.2024

Reis A. LSeltene Krankheiten -
Innovationstreiber fur Medizinforschung und
Versorgung® Arzteempfang des Landkreisamts
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und des Arztlichen Kreisverbands Neustadt
a.d.Aisch-Bad Windsheim

17.-18.09.2024

Trollmann R. Neonatal seizures — management
and perspectives. Working Group Neonatal
Neurology & Developmental Neurology, EPNS
Research Meeting, Ljubljana

2024

Fortbildungsakademie der DGKN,
Methodenkurs Padiatrische Neurophysiologie,
und Praxiskurs Padiatrisches EEG, Kursleitung
Prof. Trollmann, Frankfurt

Zentrum fUr Seltene Immunologische
Erkrankungen

17.01.2024

Akrale Symptome, DD: weife, blaue, rote,
Hande/FiRe

Referent: Prof. Dr. Michael Sticherling, UK
Erlangen

21.02.2024

Rheuma Update: Haut und Rheuma
Prof. Dr. Bernhard Manger, UK Erlangen

13.03.2024

Vorstellung der S2k-Leitlinie
Synovialektomie

Prof. Dr. Hans-Dieter Carl,
Nlrnberg

Martha-Maria

17.04.2024

MRT in der Rheumatologie
Prof. Dr. Frank Roemer, UK Erlangen

15.05.2024

Von der Pathogenese zur zielgerichteten
Therapie beim SLE
Prof. Dr. Hanns-Martin Lorenz, UKHeidelberg

17.07.2024

Treten bei Rheumapatienten haufiger virale
Symptome auf?
Dr. Melek Yalcin Mutlu, UK Erlangen

11.09.2024

Rheuma geht an die Nieren — eine
nephrologische Sichtwiese auf
rheumatische Erkrankungen

Dr. Christiane Stark, Klinikum Nurnberg

09.10.2024

Digitale Transformation in der
Rheumatologie
Prof. Dr. Thomas Hugle, CHUV Lausanne

06.11.2024

Neue therapeutische Optionen bei
refraktarer rheumatoider Arthritis

Prof. Dr. Ricardo Grieshaber-Bouyer, UK
Erlangen

Zentrum fuUr Seltene Leber-, Pankreas- und
Darmerkrankungen

Alle 3 Monate

GPGE Akademie Journal Club

Nov 2024

Seminar Endoskopie beim Heiner Brunner
Seminar der GPGE

April 2024

2. Meet the Expert — EoE (Patiententag)

Sept. 2024

CED Patiententag der Med. |, UKER

Zentrum fur Seltene Neuromuskulare
Erkrankungen

24.01.2024

Sitzung des Neuromuskularen Zentrums
Bayern-Mitte mit Vortrag zum Thema
“Amyotrophe Lateralsklerose: Krankheits-
modifikation bei genetischen und bald auch
sporadischen Typen?”

31.01.2024

Klinikfortbildung der Neurologischen Klinik —
MafRgeschneiderte Therapien bei seltenen
neurodegenerativen Erkrankungen

20.11.2024

Mittwochsfortbildung der  Neurologischen
Klinik zum Thema “Bleib wachsam: Revision
von Diagnosen neurologischer Autoimmun-
erkrankungen” incl. Vortrag aus dem
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neuromuskularen Sektor zum  Thema
“Myasthenie und Myositis - refraktdr oder
hereditéar?”

11.12.2024 Sitzung des Neuromuskularen Zentrums
Bayern-Mitte inkl. Vortrag ,Spannende Félle
aus der neuromuskuldren Ambulanz*

17.12.2024 Update aus dem ZSEER, Erlangen, Vortrag:
LSeltene Erkrankungen in der Neuropédiatrie:
Herausforderungen und Chancen  durch
Friherkennung”

Zentrum fUr Seltene Nierenerkrankungen 20.02.2024 Medical Science Lecture Series, Novel
concepts and personalized models for renal
disease

09.03.2024 2. Nurnberger Internistenforum, Seltene
Erkrankungen: Morbus Fabry & Morbus
Gaucher

12.06.2024 aHUS durch und mit Schwangerschaft

13.06.2024 Wechselwirkung von Schwangerschaft und
Nierenfunktion in verschiedenen Phasen der
CKD

25.06.2025 IgA-Nephropathie - wo stehen wir 20247?
Aus der Praxis fur die Praxis

22.10.2024 nephrologisches Kolloquium
Schwangerschaft und Niere

15.11.2024 RENPRO Advanced Nephrology Training
Course

19.11.2024 Qualitatszirkel Gastroenterologie/Innere, M
Fabry

19.11.2024 Denken Sie bunt! — Morbus Fabry tarnt sich
durch Vielfalt
Qualitatszirkel Gastroenterologie/Innere
Medizin

Zentrum flr Seltene Urogenitale Wochentlich Urologische Fortbildung

Erkrankungen und Fehlbildungen

Zentrum flr Tuberdse Sklerose und 10.01.2024 Mittwochsfortbildung

Seltene Epilepsien 12.07.2024 Erlanger-EEG-Tage (Kursleitung Prof. Hamer

13.07.2024 und Prof. Trollmann)

14.05.2024 TSC Zentrentreffen, Berlin

2024 Weiterbildungsseminare fur Studierende im
praktischen Jahr

2024 EEG-Kurs der Universitdten Erlangen und
Minchen, Kursleitung Prof. Trollmann

2024 Fortbildungsakademie der DGKN,
Methodenkurs Padiatrische Neurophysiologie,
Kursleitung Prof. Trollmann, Frankfurt

2024 Fortbildungsakademie der DGKN, Praxiskurs
Padiatrisches EEG, Kursleitung Prof.
Trollmann, Frankfurt

07/2023 Erlanger EEG-Tage 2023

Zentrum fUr Zystische Fibrose und Seltene | Alle 3 Monate GPGE Akademie Journal Club

Lungenerkrankungen Wochentlich Teamsitzung

5 Austausch iiber Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren

Das A-Zentrum sowie auch die B-Zentren

tauschen sich in

regelmasigen Zyklen Uber

Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit externen Zentren aus.
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6 Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherte Diagnosen
Zentrum Anzahl
Zentrum fUr Ektodermale Dysplasien Erlangen 22
Zentrum fir Seltene Periodische Autoinflammatorische Erkrankungen 55
Zentrum fUr Seltene Bewegungserkrankungen 28
Zentrum fUr Seltene Entwicklungsstérungen 165
Zentrum flr Seltene Genetische Krebserkrankungen 210
Zentrum fUr Seltene Immunologische Erkrankungen 0
Zentrum fUr Seltene Leber-, Pankreas- und Darmerkrankungen 3

Zentrum fUr Seltene Neuromuskulare Erkrankungen

keine systematische Erfassung

Zentrum fUr Seltene Nierenerkrankungen

81

Zentrum fUr Seltene Urogenitale Erkrankungen und Fehlbildungen 1
Zentrum fur Tuberose Sklerose und Seltene Epilepsien 48
Zentrum flr Zystische Fibrose und Seltene Lungenerkrankungen 11
7 Nennung der Leitlinien und Konsensuspapiere, an denen das Zentrum mitarbeitet
71 Leitlinieniibersicht
Bezeichnung der Leitlinien, | Stand AWMF-Registernummer Leitlinienverantwortlicher
Konsensuspapiere Version (oder Publikation bei im Zentrum

internationalen Leitlinien)

Autoimmunhepatitis Manuskript in S2k Prof. Dr. Hérning
Vorbereitung
Blitz-Nick-Salaam Epilepsie 3.0, S3, 022-022 Prof. Dr. Trollmann
(West-Syndrom): Therapie glltig bis (federfihrend GNP)
02/2026
Cholestase im 3.2, S2k, 068-015 Prof. Dr. Hérning
Neugeborenenalter glltig bis
08/2025
Diagnose und Therapie des 4.0, S2k, 022-008 Prof. Dr. Trollmann
Guillain-Barré Syndroms im aktuelles Update (federfiihrend GNP)
Kindes- und Jugendalter in Bearbeitung
Diagnostische Prinzipien bei | Update in S1, 022-007 Prof. Dr. Trollmann
Epilepsien im Kindesalter Bearbeitung (federfihrend GNP)
Diagnostik bei 6.0, S1, 030/067 Prof. Dr. Heuf3
Polyneuropathien glltig bis (federfuhrend DGN)
03/2029
Diagnostik und 5.0, S1, 030/051 Prof. Dr. Heuf3
Differenzialdiagnose bei glltig bis (federfihrend DGN)
Myalgien 01/2025
Diagnostik und Therapie des | 1.1, gultig bis S2e-Leitlinie PD Dr. Rech
adulten Still-Syndroms 31.12.2026 (federfuhrend DGRh)
Differentialdiagnose der 2.0, S2k, 022-027 Prof. Dr. Trollmann
erworbenen und hereditaren | glltig bis (federflhrend GNP)
Neuropathien im Kindes- und | 06/2026
Jugendalter
Epidemiologie, Diagnostik, 02/2024 S3-Leitlinie (043-058) Univ.-Prof. Dr. Reutter
Therapie und Nachsorge des
Blasenekstrophie-Epispadie
Komplex (BEEK)
ERN-RND Management 0.4 (4. Delphi- PD Dr. M. Regensburger

Guideline for Hereditary

Spastic Paraplegia

Runde laufend)
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Erster epileptischer Anfall Gultig bis S2k, 030-041 Prof. Dr. Trollmann

und Epilepsien im 08/2028 (federfiihrend DGN)

Erwachsenenalter

Expertenempfehlung zur Der Nervenarzt Mitautoren des Zentrums:

Magnetresonanztomographie | 2024; 95(8):721- Dr. Matthias Turk (Co-

bei Muskelerkrankungen 729. doi: Erstautor), Prof. Dr.
10.1007/s00115- Regina Trollmann
024-01673x.

Hypohidrotic ectodermal Draft Prof. Dr. Holm Schneider

dysplasias: ERN-Skin

recommendations for

diagnosis and care

Intelligenzminderung 2.0, S2k, 028 - 042 Prof. Dr. Trollmann
glltig bis (federfihrend GNP)
06/2026

Ketogene Diaten 4.1 S1, 022-021 Prof. Dr. Trollmann
glltig bis (federflhrend GNP)
11/2026

Management der 1.0, S2k, 060-007 PD Dr. Rech

GrofRgefaRvaskulitiden gultig bis (federfihrend DGRh)
05.07.2025

Mukoviszidose bei Kindern 1.1, S3, 026-024 PD Dr. Schmitt-Grohé

in den ersten beiden glltig bis

Lebensjahren, Diagnostik 09/2024

und Therapie

Multidisciplinary consensus Draft Prof. Dr. Holm Schneider

recommendations on the

management of p63-

associated disorders

Pflegeleitlinien bei Stand 02/2021 PD Dr. Schmitt-Grohé

Mukoviszidose, ambulant PD Dr. Zirlik

und stationar

S2k-Leitlinie ,Diagnose der 2.0 S2k, 026-023 PD Dr. Schmitt-Grohé

Mukoviszidose“ Gultig bis PD Dr. Zirlik
07/2028

S2k-Leitlinie Neugeborenen- | 4.2 S2k, 024-012 PD Dr. Schmitt-Grohe

Screening auf angeborene Gultig bis

Stoffwechselstorungen 02/2024 (in
Uberarbeitung)

S3-Leitlinie Diagnostik, 4.0 S3, 057-016 PD Dr. Schmitt-Grohé

Therapie und Gultig bis

Verlaufskontrolle des 11/2028

Diabetes mellitus im Kindes-

und Jugendalter

S3 Leitlinie 2.0 S3, 026-022 PD Dr. Schmitt-Grohé und

Lungenerkrankung bei glltig bis PD Dr. Zirlik

Mukoviszidose: 09/2027

Pseudomonas aeruginosa

S3 Leitlinie Sauerstoff in der | 1.0 S3, 020-021 PD Dr. Zirlik

Akuttherapie beim glltig bis

Erwachsenen 05/2026

Spinale Muskelatrophie 5/2022, gultig bis | S1, 022-030 Prof. Dr. Trollmann

(SMA) im Kindes- und
Erwachsenenalter

2027

Derzeit Erstellung einer S2K
Leitlinie

(federfiihrend GNP)

Systemischer Lupus
erythematodes: Diagnose
und Management

Neuanmeldung,
Review noch nicht
abgeschlossen

S3

Sebastian Boltz M. Sc.
(federfihrend DGRh)

Urethritis posterior

1.0,

S2k-Leitlinie (043-056)

Dr. Hirsch-Koch
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glltig bis
09/2026
Umschriebenen 4.0, S3, 022-017 Prof. Dr. Trollmann
Entwicklungsstorungen glltig bis (federflhrend GNP)
motorischer Funktionen 05/2025
(UEMF)
8 Nennung der klinischen Studien, an denen das Zentrum teilnimmt

8.1 Studienliste

Studien-Name

Davon eigene Patienten

Vertex Study Number: VX20-121-102

1

Vertex Study Number: VX20-121-103 3
Vertex Study Number: VX20-121-104 3
Expression von SV2A auf Leukoyten: Pradiktion der Wirkung von LEV/BRV

EEG-Antwort auf elektrische Stimulation wahrend invasivem EEG

Epileptische Anfallle in der Notfallaufnahmestation

Stigma bei Patienten mit Epilepsie

EEG und Kognition

Kosten und Engpasse von Anfallssuppressiva

Bavarian Genomes Network: 1.000 Klinische Genome flr Seltene Erkrankungen in
Bayern

CaRE for LUTO - Genetik 29
CaRE for LUTO — Register 10
Improve UPJO

Wirksamkeit und Sicherheit eines ins Fruchtwasser verabreichten Ektodysplasin- | 5
Al-Ersatzproteins als vorgeburtliche Behandlungsmoglich-keit flr Jungen mit X-
chromosomaler  hypohidrotischer  ektodermaler  Dysplasie  (BMBF-Projekt
01KG2008; EDELIFE-Studie)

Natural history and disease burden of X-linked hypohidrotic ectodermal dysplasia | 17
(XLHED): an observational, multicentre international study (EdeReallLife)

ASCEND study: a phase Ill, multi-center, double-blinded vehicle-controlled study of | 10
TMB-001 - with a parallel optional Maximal Use arm — in the treatment of RXLI or
ARCI ichthyosis in subjects aged >6 years

Weiterentwicklung und Validierung eines Fragebogens zur Lebens-qualitat von | 24
Kindern und Jugendlichen mit der haufigsten Form ektodermaler Dysplasien

klinische Prifung zur Behandlung junktionaler Epidermolysis bullosa mit genetisch
korrigierten Hauttransplantaten (Hologene 5)

Extension study of XLHED-affected male subjects treated with EDI200 in protocol | 3
ECP-002 (ECP-002e)

Androprotect 1
Neuroinflammatorische Serum-Biomarker der Aktivitat einer Epilepsie bei Kindern

und Jugendlichen mit tuberoser Sklerose und deren Bedeutung fur die
Wirksamkeitsbewertung des mTOR Inhibitors Everolismus

Epilepsiediagnostik im Kindesalter: Bioradarinterferometrie zur Epilepsiediagnostik

in der Padiatrie (BrainEpP)

ENROLL-HD 73
proPSP 18
HDClarity 2
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Erlangen

Ganganalyse bei Huntington-Erkrankung

Sensorbasiertes Dyskinesiemonitoring bei der Huntington Erkrankung

Sensorbasiertes Monitoring der Gangstoérung bei HSP-Patienten mit Umsetzung
im Alltag

Metabolische Storung bei Patienten mit reiner und komplizierter HSP

NPC-Registerstudie

QSM MRI Imaging for the differential diagnosis of aPD

Oligodendrogenesis and myelin homeostasis in multiple system atrophy

Regional-specific and distinct myeloid immune response in white matter regions
in MSA

iPSC-derived medium spiny neurons as an human in vitro model for Huntington’s
disease

Dysregulation of Neurodevelopment in SPG11-patient induced pluripotent stem
cell model

Lysosome function and SOCE in hereditary spastic paraplegia Type 4

Phanotyp, Biomarker und Pathophysiologie von Hereditaren Spastischen
Spinalparalysen und verwandten Krankheiten (TreatHSP.net)

Deutsches Netzwerk flir Motoneuronerkrankungen — German Network for Motor
Neuron Diseases (MND-NET): Eine Registry and Trace-Studie

34

TEAR-ALS: Analyse von Biomarkern aus Tranenflissigkeit bei Patienten mit ALS
und anderen Motoneuronerkrankungen

56

EARLY-ALS: Untersuchung von Frihsymptomen bei Patienten mit ALS und
anderen
Motoneuronerkrankungen

43

Mobility-APP: Physiotherapie bei atypischen Parkinson-Syndromen

39

Validierung digitaler Mobilitatsendpunkte und —messverfahren unter Einsatz
tragbarer Sensorgerate — die klinische Validierungsstudie ,,Mobilise-D“ und
Verlangerungsstudie MJFF

73

Generation HD2 — Roche Tominersen

LIPCAL ALS Il (NCT06280079)

Ambulanzpartner NfL-Studie

BEACON, 2020-005764-62, Ilb

BI-1366-0031, 2022-500332-11, II

KYV101-003, 2022-003686-38, I/1

D3461R00043 ASTER, -, IV

PAO012, 2018-004725-86, IlI

CAIN457R12301 GCAptAIN, 2020-004809-31, IlI

CAIN457FDEQOS UnchAIN, 2022-001516-26, lllb

IM011246, 2022-003686-38, llI

HZNP-HZN-825-302 Horizon 2, 2021-006271-42, llb

CA061-1001, 2023-503823-24, |

ATTRACTOR, 2020-001899-14, 1lI

GCA Remission, -, lll

JAKIPRA, 2021-006562-20, I

Lupus Best, -, -

RAPIDA, 2023-508976-12, IV

GigAINt, 2021-002622-24, llib

GUSENTEST, 2024-512459-19, IV

MB-CART19.1, 2022-003137-19, I/lla

APPEAR-C3G: Iptacopan (Komplement Faktor B Inhibitor) bei C3G

Clazakizumab bei chronisch aktiver humoraler Rejektion

Ideferix bei Goodpasture Syndrom

ARO-C3: Komplement C3 antisense Oligonukleotide bei C3G und IgAN

I CAN: Ravulizumab bei IgAN

Erforschung genetischer Ursachen uro-rektaler Fehlbildungen

SMArtCare-Registerstudie

RININPIO|WIN
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MND-NET-Registerstudie

34

Charakterisierung von seltenen Muskelerkrankungen mittels MRT

24

Multispektraler Optoakustische Tomographie (MSOT) und MRT bei Patienten mit
SMA Typ llI/IV (TheraponSMA) und Morbus Pompe

Neuroinflammatorische Serum-Biomarker der Aktivitat einer Epilepsie bei Kindern
und Jugendlichen mit Tuberdser Sklerose und deren Bedeutung fur die
Wirksamkeitsbewertung des mTOR Inhibitors Everolimus

AADC Deficiency patient registry

SMArtCare-Registerstudie

39

Epilepsiediagnostik im Kindesalter: Bioradarinterferometrie zur
Epilepsiediagnostik in der Padiatrie (BrainEpP)

Evaluation von Biomarker fir die Einschatzung der Krankheitsaktivitat der
eosinophilen Osophagitis (EoE) bei Kindern

25

Clara Studie (CED)

CNTO Phase 3 Studie Ustekinumab bei Colitis ulcerosa

Charakterisierung der Skelettmuskulatur von Patienten mit fazioskapulohumerale

Muskeldystrophie durch quantitative 1H und X-Kern MRT

9 Patientenauswertung

9.1 Behandelte Patienten mit einer Seltenen Erkrankung

Name der Diagnose

Anzahl

behandelter

Patienten 2024

AA-Amyloidose 1
Adrenogenitales Syndrom 5
Adrenomyeloneuropathie 4
Adult-onset still disease 60
Al-Enzephalopathien, limbischeEnzephalitis 2/65
Alagille Syndrom mit/ohne JAG1 Mutation* 6
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel 8
Alport Syndrom 15
Amyotrophe Lateralsklerose 89
Analatresie bei VACTERL 21
Angeborene Nierendysplasie 29
Ankyloblepharon-Ektodermal-dysplasie-Cleft (AEC)-Syndrom 1
Anti-GBM 3
Anti-Phospholipid-Syndrom 26
Arnold-Chiari-Syndrom 15
Arthritis, idiopathische juvenile, systemische 3
Atypisches Hus 8
Autismus-Spektrum-Stoérung 115
Autoinflammatorische Erkrankungen 200
Autoinflammatorisches Syndrom der Kindheit 25
Autoinflammatorisches Syndrom, unklassifizierbares 250
Autoinflammatorisches Syndrom, unklassifizierbares der Kindheit 25
Autoimmunhepatitis 19
Autosomal-dominante polyzystische Nierenerkrankung (ADPKD) 80
Autosomal-dominanten tubulointerstitiellen Nierenerkrankungen (ADTKD) 30
Behcet-dhnliche Krankheit des Kindes, hereditare 68
Cholestase, benigne, interkurrierende* 3
Birt-Hogg-Dubé Syndrom 1
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Blasenekstrophie 15

BLAU-Syndrom 3

Bronchiektasen Non-CF 14

Bronchiolitis obliterans

Bronchopulmonale Dysplasie

C3-Glomerulonephritis

CDG Syndrom Ib

Cholestase, familiare intrahepatische progressive (PFIC), Myo5b abhangig

Cholestase, familiare intrahepatische progressive (PFIC 1-5)

Cortico-basales Syndrom/Degeneration (DBD)

CPAM

Cryoporin-assoziiertes periodisches Syndrom

Cystinurie

Disorders of sexual development

Dubin Johnson Syndrom

Dunndarmatresie*

Dysplasie

23/43

Ektrodaktylie-Ektodermal-dysplasie-Cleft (EEC)-Syndrom

EntzUndliche Polyneuropathien

o
o

Eosinophile Fasziitis

Eosinophile Osophagitis (EOE),

Epidermolysis bullosa dystrophica

Epidermolysis bullosa junctionalis

Epidermolysis bullosa simplex

Epispadie

F12-assoziertes familiares kalteinduziertes autoinflammatorisches
Syndrom

NEIRININOOIRINP|IOICIO|IRIPIPRIWAIFRIOIOIWIN

Fabry Disease

Familiare Adenomatdse Polyposis (FAP)

Familiare Kalte-Urtikaria

Familiarer Brust- und Eierstockkrebs

w
by

Familiarer Darmkrebs

0O

Familiarer Magenkrebs

Familiarer Nierenkrebs

Familiarer Schilddrisenkrebs

Familiares Melanom

Familiares Prostatakarzinom

Familiares Prostatakarzinom

ol

Frontotemporale Demenz

Gallengangatresie

Glykogenose TYP Il

o

Gorlin-Syndrom

l\)HCﬂwHI—‘OJIE\JI\)-hHl\)OJ-h

Guillain-Barré-Syndrom

N
w

Hereditare Ataxien

w
g

Hereditare spastische Paraplegie (HSP)

IN
©

Hepatopulmonales Syndrom (mit/ohne Lungenfibrose)

o

hidrotische ektodermale Dysplasie mit palmoplantarer Hyperkeratose

w

Hinman Syndrom

N
o1

Hodenaplasie/-agenesie

=
H

Huntington-Erkrankung

(0]
=

Hymenalatresie, Fehlbildungen der Vulva

=
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Hyperimmunglobulinamie D mit Ruckfallfieber 2
Hyperoxalurie 0
hypohidrotische ektodermale Dysplasie 95
Idiopathische Achalasie des Osophagus 1
Idiopathische Fokale segmentale Glomerulosklerose (FSGS) 60
Idiopathische pulmonale Hamosiderose 1
IgG4-assoz. Erkrankung 45
Incontinentia pigmenti 3
Inflamm. Myopathien 24
Inflammatorische Myositis 144
Interstitielle Zystitis /Blasenschmerz-Syndrom 116
Kallmann-Syndrom 4
Kalte-Urtikaria, familiar 2
Kindliche Krebserkrankungen 56
Kloakenekstrophie, Kloakenpersistenz 3
Komplette-Androgen-Insensitivitat 0
Kongenitale chron. Diarrhoe mit Eiweissverlust Enteropathie 8
Kongenitale chron. Diarrhoe mit exsudativer Enteropathie 0
Kongenitale Ichthyose 16
Kongenitale Myopathie 11
Kongenitale Zwerchfellhernie 2
Kurzdarmsyndrom 24
Leukodystrophien 11/6
Li-Fraumeni Syndrom 3
Lupus Nephritis 40
Lymphangioleimyomatose 2
Lysosomale saure Lipasemangel LALD 3
M. Behcet 70
M. Niemann-Pick C 1
M. Sjogren 195
M. Wilson 6
MAGIC-Syndrom 1
Megazystis-Megaureter-Syndrom 6
Membrandse Glomerulonephritis 50
Microvillus inclusion disease 1
Migrationsstorung 67/64
Migrationsstorung und andere ZNS-Fehlbildung 97
Minimal change disease 30
Mischkollagenosen 37
Mitochondriopathien (MCP) 9/10
Mittelmeerfieber 184
Motoneuronerkrankung 61
MRKH 4
Multisystematrophie (MSA) 21
Muskeldystrophien 182
Myasthenia Gravis 129
Myopathien 51
Neurofibromatose Typl 48
Neuronale Zeroidlipofuscinose 1
Nierenagenesie 6
Nierenhypoplasie 10
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NLRC4-assoziiertes familiares kalteinduziertes autoinflammatorisches 2
Syndrom
NLRP12-assoziiertes hereditares periodisches Fiebersyndrom (FCAS2) 5
Osophagusatresie 21
Osophagusverdopplung mit Zysten 0
Pancreas anulare mit/ohne Duodenalatresie 0
Penoskrotale Hypospadie, Perineale Hypospadie 25
Penoskrotale Transposition 10
Phaochromozytom/Paragangliom 6
PKD, PNKD 2/2
Porphyrie akute intermittierende 0
Primar obstruktiver Megaureter 49
Primare Immundefekte 66
Primare ziliare Dyskinesie 17
Progressive Supranukleare Blickparese (PSP) 16
Pyoderma Gangraenosum-Akne-Hydradenitis supporotiva Syndrom 10
reine Haar- und Nagel-Ektodermaldysplasie 1
Rezidivierende Polychondritis 4
Schnitzler-Syndrom 3
Seltene genetische Epilepsie 183/47
Seltene/hereditare Neuropathien 33
Spina bifida 41
Spinale Muskelatrophie 52
Sterile multifokale Osteomyelitis mit Periostitis und Pustulose 8
Syndromale Entwicklungsstorung 915
Syst. Lupus Erythematodes 465
Systemische Autoimmunvaskulitiden 368
Systemische Sklerose 304
Testikulare und paratestikulare Tumore 16
TTP 6
Tuberose Sklerose Komplex 41
Undifferenzierte Kollagenosen 742
Urachale Zyste, Urachales Divertikel, Urachale Fistel, 3
Urethralklappen 28
VACTERL 10
verschiedene Fragestellungen 55
Vexas-Syndrom 10
Viszerale Leber, Milz und Pancreasfehlbildung 0
Wilms-Tumor 5
Xanthinurie 0
Zystische Fibrose 269
10 Fazit und weitere Entwicklungen

10.1 Erreichte Ziele
10.1.1 Europaische Referenznetzwerke (ERN)
Um europaweit das Wissen der Expertinnen und Experten sowie die Ressourcen bei komplexen oder

seltenen Krankheiten zu blndeln, gibt es seit dem Jahr 2017 die sogenannten Europaischen
Referenznetzwerke fur seltene Krankheiten, kurz ERN. Insgesamt existieren 24 solcher Netzwerke.
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Sechs B-Zentren des Uni-Klinikums Erlangen, die unter dem Dach des ZSEER zusammenarbeiten, sind

Mitglied in den entsprechenden ERNs:

Referenznetzwerk Abkiirzung | Mitarbeit des Zentrums

Europaisches Referenznetzwerk fur Bindegewebe- und ERN Zentrum fUr Seltene Immunologische

muskuloskelettale Krankheiten ReCONNET | Erkrankungen

Europaisches Referenznetzwerk flir Epilepsien ERN Zentrum fir Tuberése Sklerose und
EpiCARE Seltene Epilepsien

Europaisches Referenznetzwerk fur genetisch bedingte | ERN Zentrum fUr Seltene Genetische

Tumor-Risiko-Syndrome GENTURIS | Krebserkrankungen

Europaisches Referenznetzwerk fur hepatologische ERN RARE- | Zentrum fur Seltene Leber-, Pankreas-

Krankheiten Liver und Darmerkrankungen

Europaisches Referenznetzwerk fur kongenitale ERN Zentrum fur Seltene

Fehlbildungen und seltene geistige Beeintrachtigungen | ITHACA Entwicklungsstorungen

Europaisches Referenznetzwerk flir Krebskrankheiten ERN Zentrum fur Seltene Genetische

im Kindesalter PaedCan Krebserkrankungen

Europaisches Referenznetzwerk flr Nierenkrankheiten ERKNet Zentrum fUr Seltene Nierenerkrankungen

10.1.2 Deutsche Referenznetzwerke (DRN)

Nach dem Vorbild der Europaischen Referenznetzwerke (ERN) formierten sich auch in Deutschland
Referenznetzwerke (DRN) fur Seltene Erkrankungen, um Patientinnen und Patienten den Zugang zur
Diagnose und Behandlung seltener und hochkomplexer Erkrankungen zu ermoglichen und zu erleichtern.

Referenznetzwerk Abkiirzung Mitarbeit durch:

Deutsches Referenznetzwerk Autoinflammation DRN 2024 Grindung und Leitung durch
das ZSEER gemeinsam mit dem B-
Zentrum fir Periodische Systemische
Autoinflammatorische Erkrankungen

Deutsches Referenznetzwerk fur die Behandlung | dUROGEN Urologische und Kinderurologische

seltener und komplexer urorektaler und genitaler
Erkrankungen und Fehlbildungen

Klinik
Zentrum fUr Urogenitale Erkrankungen
und Fehlbildungen

Deutsches Referenznetzwerk flir erbliche

DRN fur erbliche

Zentrum fur Seltene Genetische

Tumorerkrankungen Tumorerkrankungen | Krebserkrankungen

Deutsches Referenznetzwerk fur hereditare und dERNICA Kinderklinik

kongenitale Anomalien Osophagus- Zentrum fUr Seltene
Bauchwand-Net) Entwicklungsstorungen

Deutsches Referenznetzwerk fur Seltene DRN-Lunge Zentrum fUr Zystische Fibrose und

Lungenerkrankungen Seltene Lungenerkrankungen

Deutsches Referenznetzwerk fur Seltene DRN-RND Zentrum fir Seltene

Neurologische Erkrankungen

Bewegungserkrankungen

10.1.3 Weitere erreichte Ziele:

- Zertifizierung des ZSEER Typ A Zentrums

- Einwerbung klinischer Studien bei Seltenen Bewegungserkrankungen (Lipcal ALS2)
- Erfolgreiche Durchfuhrung des internationalen TreatHSP-/Tom-Wahlig-Symposiums in Erlangen

03/2024

- Ausbau der Beteiligung an Netzwerken fur Huntington-Erkrankung, atypischen Parkinson-
Erkrankungen, HSP und Motoneuronerkrankungen

- ERN ITHACA (update)

- Publikation von erfolgreichen Fallserien mit T-cell engagern (Blinatumomab, Teclistamab),
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- Durchfuhrung/Teilnahme an vier CD19-CAR-T-Zell-Studien

- erfolgreiche Therapie eines ZNS-Lupus mit CD19-CAR-T-Zellen

- erfolgreiche Therapie eines relapses bei Myositis nach CD19-CAR-T-Zellen mit BCMA-CARs

- Ausarbeitung eines Ubersichtsartikels fiir die EOE (DAB in Druck 2025)

- Herausgabe des kindgerechten Erklarbuchs zu FPIES (Food Protein Induced Enterocolitis
Syndrome)

- Erfolgreiche Publikation der Expertenempfehlung zur Magnetresonanztomographie bei
Muskelerkrankungen
Er6ffnung der Ausbhildungsstation flr Pflegekrafte in der Medizinischen Klinik 4
Erfolgreiche Rezertifizierung durch die Deutschen Gesellschaft fur Nephrologie (DGfN) in den
Bereichen - Nephrologische Schwerpunktklinik, Zentrum fir Hypertonie und Zentrum fur
Nierentransplantation - die Anforderungen und Vorgaben der Deutschen Gesellschaft fur
Nephrologie und der Deutschen Hochdruckliga e.V. DHL.

- Ausbau der robotisch-assistieren Chirurgie in der Urologie

- ERN EpiCare, Update

- Regelhafte Ausgabe einer umfangreichen, selbst gestalteten Informationsmappe an alle Eltern
mit neu CF-diagnostizierten Kindern (,Mukopedia®)

10.2 Angestrebte Ziele

Das ZSEER ist ein klinisch und wissenschaftlich sehr aktives Zentrum. Im folgenden Jahr wird ein
besonderer Schwerpunkt die Implementierung des Modellvorhaben Genomsequenzierung in die klinische
Routine sowie Etablierung der im Rahmen des Modellvorhaben geforderten zwei interdisziplinaren
Fallkonferenz sein.

Ein weiterer Schwerpunkt wird auf einem weiteren Ausbau der Offentlichkeitsarbeit und damit einer
Verbesserung der Sichtbarkeit liegen.

Des Weiteren wollen die beteiligten B-Zentren folgende Ziele erreichen:

- Intensivierung Awareness Autoinflammation im Bereich Studenten, Arzte, Offentlichkeit

- Durchfihrung der Telemedizin-Versorgungsstudie PD-Net-Go

- Einwerbung weiterer klinischer Studien bei Seltenen Bewegungserkrankungen

- Implementierung standardisierter genetischer Diagnostik inklusive GenomDE

- Modellvorhaben Genomsequenzierung

- Beendigung und Auswertung der CASTLE-Studie (CD19-CAR IIT)

- Studienplanungen mit allogenen CAR-NK-Zellen, BCMA-CAR-T-Zellen sowie einem T-cell engager
bei RA

- Etablierung eines nationalen Registers fur CAR-T-Zell-Patienten

- Charakterisierung des Gewebeumbaus im Zusammenhang mit neuen immuntherapeutischen
Ansatzen wie der CAR-T-Zell-Behandlung
Teilnahme an der Plattform ,,Conquest” der Scleroderma Research Foundation
Engere Kooperation mit dem Allergiezentrum zur Behandlung von Patienten mit
Mastzellaktivierungssyndrom
Implementierung der Expertenempfehlung zur Magnetresonanztomographie bei
Muskelerkrankungen in die nachste Version der Leitlinie Diagnostik bei Myopathien
Uberfihrung des RECORD Programms in ein Schwerpunktprogramm fir Seltene Erkrankungen
Ausbildung zweier neuer Fellows zum europaischen Facharzt fur Kinderurologie
Beantragung der Weiterbildungsermachtigung fur spezielle Kinder- und Jugendurologie

- Rezertifizierung des europaischen Zentrums flr Kinderurologie
- Stellung des Prasidenten des DGU-Kongresses 2025
- Erweiterung organisatorischer Strukturen flir die Transition; Patientenregister (Aufbau)

Seite 25 von 38



Kenn-Nr.: UKER-8-26278 Version: 1

1 Uniklinikum
Erlangen

Qualitatsbericht entsprechend der Zentrums-Regelungen des G-BA

11 Offentlichkeitsarbeit
11.1 Tag der Seltenen Erkrankungen 2024

11.1.1 Rare Disease Run
Unter dem Motto ,RUN FOR RARE* findet jahrlich dieser virtuelle inklusive Lauf zum Tag der
Seltenen Erkrankungen statt. Initiiert und organisiert wird er ,,Laufen macht glucklich“. Der
Lauf fand vom 26.02.2023 bis zum 03.03.2024 statt. Dabei kam eine Spendensumme von
rund 39.500€ zusammen, welche den Selbsthilfevereinen Seltener Erkrankungen
zugutekommt.

11.1.2 Bastelaktion
Anlasslich des Tages der Seltenen Erkrankungen setzte das ZSEER zusammen mit Kindern aus
verschiedenen Kindergarten mit einer kreativen Bastelaktion ein Zeichen der Unterstitzung.
Unter dem Motto ,Kolibris und Handabdrucke in den Farben der Seltenen Erkrankungen*“ haben
die kleinen Kunstlerinnen und Kunstler bunte Kunstwerke geschaffen, um auf die
Herausforderungen von seltenen Erkrankungen aufmerksam zu machen.

12 Nennung der wissenschaftlichen Publikationen des ZSEER und der beteiligten B-Zentren
A Zentrum:

Krumm L, Pozner T, Zagha N, Coras R, Arnold P, Tsaktanis T, Scherpelz K, Davis MY, Kaindl J, Stolzer |,
SUR P, Khundadze M, Hubner CA, Riemenschneider MJ, Baets J, Glnther C, Jayadev S, Rothhammer V,
Krach F, Winkler J, Winner B, Regensburger M. Neuroinflammatory disease signatures in SPG11-related
hereditary spastic paraplegia patients. Acta Neuropathol. 2024 Feb 2;147(1):28. doi: 10.1007/s00401-
023-02675-w. PMID: 38305941 ; PMCID: PMC10837238.

Krumm L, Winkler J, Winner B, Regensburger M. Plasma Neurofilaments: Potential Biomarkers of SPG11-
Related Hereditary Spastic Paraplegia. Mov Disord. 2024  Apr;39(4):755-757. doi:
10.1002/mds.29755. Epub 2024 Feb 21. PMID: 38379518.

Sigutova V, Xiang W, Regensburger M, Winner B, Prots I. Alpha-synuclein fine-tunes neuronal response
to  pro-inflammatory  cytokines. Brain Behav Immun. 2024 Nov;122:216-230. doi:
10.1016/j.bbi.2024.08.015. Epub 2024 Aug 14. PMID: 39128571.

Bolsinger MM, Drobny A, Wilfling S, Reischl S, Krach F, Moritz R, Balta D, Hehr U, Sock E, Bleibaum F,
Hanses F, Winner B, Huarcaya SP, Arnold P, Zunke F. SARS-CoV-2 Spike Protein Induces Time-Dependent
CTSL Upregulation in HeLa Cells and Alveolarspheres. J Cell Biochem. 2024 Sep;125(9):e30627. doi:
10.1002/jcb.30627. Epub 2024 Jul 7. PMID: 38971996.

ZBE:

Dobert JP, Bub S, Machtel R, Januliene D, Steger L, Regensburger M, Wilfling S, Chen J, Dejung M,
Pl6tz S, Hehr U, Moeller A, Arnold P, Zunke F (2024) Activation and Purification of 3-
Glucocerebrosidase by Exploiting its Transporter LIMP-2 — Implications for Novel Treatment Strategies
in Gaucher’s and Parkinson’s Disease. Adv Sci :e2401641.
https://doi.org/10.1002/advs.202401641

Ibrahim AA, Ollenschlager M, Klebe S, Schule R, Jeschonneck N, Kellner M, Loris E, Greinwalder T,
Eskofier BM, Winkler J, GaSner H, Regensburger M (2024) Mobile digital gait analysis captures effects
of botulinum toxin in hereditary spastic paraplegia. Eur J Neurol 31(8):e16367.
https://doi.org/10.1111/ene. 16367
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