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1. Struktur des Zentrums fiir seltene Erkrankungen —Referenzzentrum
Nordbayern und seiner Netzwerkpartner

Das Zentrum fiir Seltene Erkrankungen - Referenzzentrum Nordbayern (ZESE) ist eine Einrichtung des
Universitatsklinikums Wirzburg (UKW).Das Zentrum bietet eine zentrale Anlaufstelle fiir Anfragenvon
Betroffenen und Behandlern, die zum einen hilft, beibekannter Diagnose den richtigen Experten bzw.
die richtige Einrichtung zur Behandlung der Erkrankung zu finden, zum anderen aber auch fir
Patienten mit unklaren Diagnosen zur weiteren Abklarung. Dem Zentrum sind krankheits-(gruppen-)
spezifische Fachzentren zugeordnet. Weiterhin unterstiitzt das Zentrum in Kooperation mit anderen
Einrichtungen des Universitatsklinikums Wiirzburg und der Universitat Forschungsvorhaben und
beteiligt sich an studentischer Lehre sowie arztlicher Fort- und Weiterbildung. Eine enge
Zusammenarbeit mit der Selbsthilfe ist uns auf allen Ebenen sehr wichtig. Die Struktur des Zentrums
fur Seltene Erkrankungen - Referenzzentrum Nordbayernistin Abbildung 1dargestellt.

Abbildung 1) Organigramm des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen —Referenzzentrum Nordbayem
am Universitatsklinikum Wiirzburg (Stand 31.12.2019)
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Beteiligte Einrichtungen

Die folgenden Kliniken, Institute und interdisziplindren Einrichtungen in Wiirzburg sind eng mit dem
Zentrum fiir Seltene Erkrankungen —Referenzzentrum Nordbayern verbunden

Kliniken:

- Klinikund Poliklinik fiir Andsthesiologie

- Klinikund Poliklinik fir Allgemein-und Viszeralchirurgie, Gefaf3- und Kinderchirurgie

- Klinikund Poliklinik fir Unfall- Hand-, Plastische und Wiederherstellungschirurgie

- Klinik firThorax-, Herz- und Thorakale GefaRchirurgie

- Klinikund Poliklinik fir Urologie und Kinderurologie

- Neurochirurgische Klinik und Poliklinik

- Augenklinik und Poliklinik

- Klinikund Poliklinik fir Hals-, Nasen-, Ohrenkrankheiten, plastische und dsthetische
Operationen

- Klinikund Poliklinik fiir Dermatologie, Venerologie und Allergologie

- Neurologische Klinik und Poliklinik

- Frauenklinik und Poliklinik

- Kinderklinik und Poliklinik

- MedizinischeKlinik und Poliklinik |

- MedizinischeKlinik und Poliklinik I

- Klinikund Poliklinik fir Strahlentherapie

- Klinikund Poliklinik fiir Psychiatrie, Psychosomatik, und Psychotherapie

- Klinikund Poliklinik fiir Kinder- und Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und Psychotherapie

- Poliklinik fir Kieferorthopadie

- Klinikund Poliklinik fiir Mund-, Kiefer- und Plastische Gesichtschirurgie

- Poliklinik fiir Zahnerhaltung und Parodontologie

- Orthopadische Klinikim Kénig Ludwig Haus

- Klinikund Poliklinik fir Nuklearmedizin

Institute:

- Institut firKlinische Neurobiologie

- Institut fir Diagnostische und Interventionelle Radiologie

- InstitutfurKlinische Transfusionsmedizin und Himotherapie
- Institut frKlinische Biochemie und Pathobiochemie

- Institutfurklinische Epidemiologie und Biometrie

- Institutfir Humangenetik

Interdisziplinare Einrichtungen:

- Comprehensive Cancer Center (CCC) Mainfranken
- DeutschesZentrum fiir Herzinsuffizienz (DZHI)
- Interdisziplindre Biomaterial-und Datenbank
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Kooperationen mit Dachorganisationen der Selbsthilfe

Das Zentrum fiir Seltene Erkrankungen —Referenzzentrum Nordbayernarbeitet eng mit der Selbsthilfe
zusammen. Neben derbesonderen Kooperation mit der Allianz fiir Chronische Seltene Erkrankungen
(ACHSE) e. V. und dem Wirzburger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (WAKSE) als
Dachorganisationen der Selbsthilfe bestehen Gber die Fachzentren enge Beziehungen zu vielen
Krankheits- oderKrankheitsgruppen-spezifischen Vereinen der Selbsthilfe und/oder deren regionalen
Vertretern. Zudem verflgt das UKW iber die Zertifizierung , Selbhilfefreundliches Krankenhaus*“.

Fachzentren (Typ B Zentren) des ZESE

Dem Zentrum fir Seltene Erkrankungen —Referenzzentrum Nordbayern waren 2019 die folgenden
krankheits- bzw. krankheitsgruppenspezifischen Fachzentren (Typ-B-Zentren nach NAMSE)
zugeordnet:

- Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfranken

- Craniofaciales Centrum Wiirzburg

- FAZiT- FabryZentrumfirinterdisziplindre Therapie Wiirzburg
- Interdisziplindres Amyloidosezentrum Nordbayern

- Sarkoidose-Zentrum

- WirzburgerZentrum fiir Neurofibromatosen (WZNF)

- Zentrumfiir Achalasie und andere Osophagus-Motilitdtsstérungen
- Zentrumfirangeborene Blutzellerkrankungen

- Zentrumfirblasenbildende Autoimmundermatosen

- Zentrumfirdas Multiple Myelom

- ZentrumfirDeletionssyndrom 22q11.2

- Zentrumflrendokrine Tumore (ZET)

- Zentrumfirgenetische Herz- und GefaRerkrankungen (ZGH)

- Zentrumfirgenetische Innenohrstérungen (ZGl)

- Zentrumfirkongenitale Katarakt

- ZentrumfirMaligne Hyperthermie

- Zentrum firPrimare Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen
- Zentrumfirseltene Bewegungsstorungen

- Zentrumfirseltene Hormonstérungen

- Zentrumfirseltene kindliche Knochenerkrankungen

- Zentrumfirseltene neuromuskulare Erkrankungen

Lokale und Nationale Netzwerke des ZESE zur Versorgung Seltener Erkrankungen

Das ZESE ist aktives Mitglied in den folgenden Netzwerken:

e WirzburgerArbeitskreis Seltene Erkrankungen (WAKSE: Selbsthilfegruppen zu Seltenen
Erkrankungen, Stadt Wiirzburg, ZESE)

e ArbeitsgemeinschaftderZentrenfiir Seltene Erkrankungenin Deutschland (AG-ZSE)

e BayerischerArbeitskreis Seltene Erkrankungen (BASE)

e Nationales Netzwerk von elf Zentren fiir Seltene Erkrankungen (Projekt ZSE-DUOQ)
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https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/christiane-herzog-zentrum-fuer-mukoviszidose-unterfranken/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/craniofaciales-centrum-wuerzburg/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/fabry-zentrum-fuer-interdisziplinaere-therapie-wuerzburg-fazit/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/interdisziplinaeres-amyloidosezentrum-nordbayern/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/sarkoidosezentrum/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/wuerzburger-zentrum-fuer-neurofibromatosen-wznf/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-achalasie-und-andere-oesophagusmotilitaetsstoerungen/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-angeborene-blutzellerkrankungen/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-blasenbildende-autoimmundermatosen/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-das-multiple-myelom/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-deletionssyndrom-22q112/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-endokrine-tumore-zet/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-kongenitale-katarakt/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-maligne-hyperthermie/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-primaere-immundefekte-und-autoinflammatorische-erkrankungen/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-seltene-bewegungsstoerungen/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-seltene-hormonstoerungen/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-seltene-kindliche-knochenerkrankungen/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/fachzentren-fuer-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-seltene-neuromuskulaere-erkrankungen/

Dariiber hinaus sind Fachzentren des ZESE

in verschiedene Netzwerke auf nationaler und

internationaler Ebene eingebunden (z.B. in die Europdischen Referenznetzwerke Endo ERN, ERN
EURACAN, ERN LUNG, ERN SKIN; Stand 31.12.2019).

2. Besondere Aufgaben

a. Prozesse

Die nicht-arztliche Lotsin im Sekretariat des ZESE nimmt werktaglich Anfragen von Patienten,

Angehorigen und Behandlern entgegen und koordiniert zusammen mit den arztlichen Lotsen das
Vorgehen. Fragen zu konkreten Seltenen Erkrankungen oder Ansprechpartnern werden umgehend
beantwortet und der Patient an die passenden Experten am Universitatsklinikum in Wiirzburg oder

deutschlandweit vermittelt. Fiir Patienten mit unklarer Diagnose erfolgt die Abklarung anhand
definierter Prozesse, die in Abbildung 2 zusammengefasst sind.

Regelversorgung (z.B. betr. Arzt, Fachérzte, Schmerzambulanz, Psychosomatiker, Rehabilitation, etc.)
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Abbildung 2) Ablauf
der Abklarung bei
Verdacht auf eine Sel-
tene Erkrankung aber
unklarer Diagnose.
Interdisziplinare Fall-
besprechungen fin-
den wenigstens ein-
mal pro Woche statt,
die Ambulanz fiir un-
klare Diagnosen bie-
tet Termine an drei
Vormittagen pro Wo-
che an. Regionale
und (iberregionale
Fallkonferenzen er-
folgenalle 1-2 Mona-
te.
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b. Standard-Operating Procedures (SOPs)

Die Prozesse im Zentrum fiir Seltene Erkrankungen —Referenzzentrum Nordbayern sindin einer Reihe
von Verfahrensanweisungen und Standard Operating Procedures geregelt:

Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures fiir das A-Zentrum

Abklarungeiner Patientin bzw. eines Patienten mit unklarer Diagnose

(Freigabe 03.01.2017; letzte Uberpriifung 02.12.2019)

Konzept zur Entwicklung von symptombezogenen Therapieempfehlungen und zur
Organisation regelmaRiger Verlaufskontrollen bei Patienten mit weiterhin unklarer Diagnose
(Freigabe 25.01.2018; letzte Uberpriifung 11.06.2020)

Kernaufgaben/Funktionen des ZESE A-Zentrums

(Freigabe 31.07.2017; letzte Uberpriifung 25.09.2019)

Duale Lotsenstruktur

(Freigabe 19.12.2019)

Ubergeordnete Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures fiir das A- und die B-

Zentren

Zusammenarbeit zwischen dem Typ A-Zentrum und dem Typ B-Zentren im ZESE
(Freigabe 31.07.2017; letzte Uberpriifung 25.09.2019)

Uberleitung von Patienten aus dem ZESE A-Zentrumin die B-Zentren oderin
Spezialsprechstunden am Universitatsklinikum Wiirzburg

(Freigabe 31.07.2017; letzte Uberpriifung 25.09.2019)

Lob- und Beschwerdemanagement

(Freigabe 19.09.2016; letzte Uberpriifung 15.05.2019)

Fallkonferenzen des ZESE

(Freigabe 31.07.2017; letzte Uberpriifung 25.09.2019)

Vorbereitung und Durchfiihrung des Whole Exome Sequencing fiir Patienten des ZESE in
Kooperation mit dem Institut fir Humangenetik

(Erstfreigabe 14.12.2017; aktuelle Version freigegeben 28.10.2020)

Austausch Patientendaten

Patienteneinwilligung zur Datenibermittlunggem. §73Abs. 1 b SGB V

(Freigabe 06.02.2017; letzte Uberpriifung 21.02.2019)

Einverstandniserklarung zur Datenweitergabe

(Freigabe 21.04.2017; letzte Uberpriifung 20.05.2019)

Patienteneinwilligung bei Zweitmeinung via Airwatch

(Freigabe 06.02.2017; letzte Uberpriifung 21.02.2019)

Patienteneinwilligung bei Zweitmeinung via Airwatch englisch

(Freigabe 06.02.2017; letzte Uberpriifung 21.02.2019)

SOP Austausch von Patientendaten tiber den Airwatch Content Locker (Freigabe 06.02.2017;
letzte Uberpriifung 21.02.2019)
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Ubergeordnete Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures der B-Zentren

e Patienteninformation zum Datenaustausch innerhalb der Europaischen Referenznetzwerke
fur Seltene Krankheiten zur Patientenbetreuung und Einrichtung von Registern tiber Seltene
Krankheiten
(Freigabe 18.06.2018; letzte Uberpriifung 05.06.2020)

e Aufnahmevon Patientenin das CPMS der Europdischen Referenznetzwerke
(Freigabe 18.06.2018; letzte Uberpriifung 15.06.2020)

c. Fallkonferenzen

Das ZESE A-Zentrum nach NAMSE fihrt wochentlich interdisziplinare Fallbesprechungen zu Patienten
durch, die mit Verdachtauf eine Seltene Erkrankung aberunklarer Diagnose an das ZESE iberwiesen
wurden [2019: 46 Termine, 222 Patienten besprochen]. An diesen Fallbesprechungen waren 2019 die
folgenden Disziplinen regelhaft beteiligt: Humangenetik, Neurologie, Padiatrie und
Psychiatrie/Psychosomatik.

Weiterhin wurden regelmafig klinikumsinterne Fallkonferenzen unter Beteiligung der Vertreter der B-
Zentren und zentrenilbergreifende Fallkonferenzen fiir stationdre und ambulante Patienten anderer
Kliniken auf nationaler und internationaler Ebene durchgefihrt.

Auf Ebene der Fachzentren (Typ B-Zentren nach NAMSE) des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen
fanden zusatzliche Fallbesprechungen statt.

d. Prozesse / MaBnahmen zur Qualitatssicherung

Verbesserung der Abldufe am ZESE

Die Ablaufeim ZESE zur Abklarung von Patienten mit unklaren Diagnosen von Anmeldung bis Abschluss
der Fallbearbeitung mittels Arztbrief konnen moglicherweise fiir die Patienten vereinfacht und
insgesamt beschleunigt werden. Im Jahr 2019 wurde im Rahmen des BASE-Netz-Projekts mit der
Einrichtung einer webbasierten Anmeldeplattform fiir Patienten begonnen. Weiterhin wurden die
Dauer folgenderrelevanter Teilprozesse systematisch analysiert:

1) Zeit[inTagen] zwischen Erstkontakt durch die Patienten mitdem ZESE und derinternen,
interdisziplindren Fallbesprechung auf Basis folgender, vollstandig eingegangenen
Unterlagen:

e Fragebogen zurKrankheitsgeschichte
e AnmeldebogendurchdenZuweiser
e Datenschutzerklarung

e Uberweisung

e medizinische Unterlagen

2) Zeit[inTagen] zwischen Fallbesprechungund Versand des vorerstabschlieRenden
Arztbriefes
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a. ZeitzwischenFallbesprechungundVorstellunginderSprechstundefiirunklare
Diagnosen
b. ZeitzwischenVorstellungundVersand des vorerstabschliefenden Arztbriefes

» Ziel fiir 2020 ist, im Regelfall folgende Zeitintervalle einzuhalten:

zu Ziffer1) maximal 50 Tage von Erstkontakt bis zur internen Fallbesprechung.
Dieser Zeitraum gliedert sich in zwei Perioden: die Dauer von Erstkontakt bis zur
Vervollstandigung der Unterlagen durch Patient/Angehorige und den betreuenden
Arzt und denanschlieRenden Zeitraum bis zurinterdisziplindren Fallbesprechung.

zu Ziffer2) maximal 120 Tage von Fallbesprechungbis zum Versanddes vorerst abschlielenden
Arztbriefs.
Dieser Zeitraum enthalt ggf. eine oder mehrere ambulante Vorstellungen sowie
zentrumsinterne, einrichtungsinterne  und/oder einrichtungsiibergreifende
Fallkonferenzen. Letztgenannte Konferenzen finden in verschiedenen Netzwerken
mit weiteren Zentren fiir Seltene Erkrankungen in Deutschland statt.

Je nach Analyseergebnis sind hierzu prozessoptimierende MalRnahmen einzuleiten.
» Weiteres Ziel ist die webbasierte Anmeldeplattform flir Patienten nutzbar zu machen und in die
Telematikinfrastruktur einzubinden, um damit die Akzeptanz und den Nutzen noch weiter zu

erhohen.

» Aullerdem erfolgt eine stetige Anpassung der Informationsmaterialien fiir betroffen Patienten,
Angehorige sowie Zuweiser.

Verbesserung der medizinischen Betreuung am ZESE

Die Erfahrung der vergangenen Jahre bei der Betreuung von Patienten mit unklarer Diagnose hat
gezeigt, dass viele Patienten eine psychiatrisch-psychosomatische (Co-)Morbiditat haben. Diese kann
sowohl bei Patienten mit dann letztendlich gesicherter Seltener Erkrankung bestehen als auch bei
Patienten mit einer haufigen Erkrankung, deren Symptomatik jedoch durch die psychiatrisch-
psychosomatische (Co-)Morbiditdt untypisch erscheint. Auch brauchen die betroffenen Patienten eine
entsprechende Versorgung.

Um die Diagnosefindung bei Patienten mit unklarer Diagnose zu verbessern und zu verkiirzen, wurde
im Rahmen des vom Innovationsfond geforderten Projekts ZSER-DUO die gemeinsame
Patientenbetreuung durch einen somatischen Arzt, z.B. fiir Neurologie, und einen Arzt fiir Psychiatrie
und Psychotherapie oder flir Psychosomatische Medizin und Psychotherapie etabliert. Die genauen
Abldufe wurdenin einer SOP ,Duale Lotsenstruktur”beschrieben.
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3. Fallzahlen

Im Jahr 2019 gab es 444 Anfragen zu Patientenan die Lotsen des ZESE A-Zentrums. Vondiesenwurden
108 Patienten in der Sprechstunde fiir unklare Diagnosen gesehen und 125 Patienten wurden
innerhalb des Universitatsklinikums Wiirzburg oder an andere Zentren fir Seltene Erkrankungen in
Deutschland weitergeleitet. Bei 189 Patienten erfolgte eine Begutachtung der Erkrankung auf
Grundlage derverfligbarenUnterlagen mit Empfehlungen zum weiteren Vorgehen. 22 Anfragen waren
am 31.12.2019 noch nichtabschlieBend bearbeitet, i.d.R. wegen noch austehender Unterlagen.

In den Fachzentren (Typ B-Zentren) des ZESE wurden 2019 mehrals 5.000 Patienten betreut.
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