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1. Struktur des Zentrums fiir seltene Erkrankungen — Referenz-
zentrum Nordbayern und seiner Netzwerkpartner

Das Zentrum fir Seltene Erkrankungen - Referenzzentrum Nordbayern (ZESE) ist eine Einrichtung des
Universitatsklinikums Wirzburg (UKW). Das Zentrum bietet eine zentrale Anlaufstelle flir Anfragen von
Betroffenen und Behandlern, die zum einen hilft, bei bekannter Diagnose den richtigen Experten bzw.
die richtige Einrichtung zur Behandlung der Erkrankung zu finden, zum anderen aber auch fir Patien-
ten mit unklaren Diagnosen zur weiteren Abklarung. Dem Zentrum sind krankheits-(gruppen-) spezifi-
sche Fachzentren zugeordnet. Weiterhin unterstiitzt das Zentrum in Kooperation mit anderen Einrich-
tungen des Universitatsklinikums Wirzburg und der Universitdt 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 fiir Seltene Erkrankungen
- Referenzzentrum Nordbayern 2024 ist in Abbildung 1 dargestellt.

Im September 2024 begann der Aufbau einer humangenetischen Einheit fur das Universitatsklinikum
Wirzburg unter der Leitung von Frau Prof. Dr. Anke Bergmann. Dieser Bereich wurde bis zum
30.09.2025 dem ZESE angegliedert. Dann wird aus dieser Einheit und dem Institut fir Humangenetik
der Universitat Wirzburg das neue Institut fir klinische Genetik und Genommedizin des Universitats-
klinikums Wirzburg.

Beirat Vorstand (Direktor Prof. Dr. H. Hebestreit) |

A

Mitgliederversammlung |

!

Sekretariat
Koordinierender Arzt / Lotse
Administration

Humangenetische Beratung
Beurteilung der Ergebnisse von
Whole Exome & Genome Sequenz.

Klinische Bereiche
(Ambulanzen, Stationen, Tages-
kliniken, Diagnostik, Dienste)

Studentische Lehre,
drztliche Fort- & Weiterbildung
Patienteninformation

Klinische Studien
Versorgungsforschung
Grundlagenforschung

Sprechstunde fir unklare Diagnosen
Klinisch-genetische Sprechstunde
Christiane Herzog-Zentrum f. Mukoviszidose

| Craniofaciales Centrum Wirzburg
Interdiszipl. Amyloidosezentrum Nordbayern

| Wiirzburger Zentrum fir Neurofibromatosen

| Zentrum f. Achalasie u. a. Osophagus-Motilitatsst.

| Zentrum f.Ur angebordene Blutzellerkrankungen

| Zentrum f. Blasenbild. Autoimmundermatosen
Zentrum fir das Deletionssyndrom 22g11
Zentrum fir das Multiple Myelom

| Zentrum fur Endokrine Tumoren

| Zentrum fur genet. Formen der Herzerkrankung
Zentrum f. kongenitale Katarakt
Zentrum fur Maligne Hyperthermie

| Zentrum f. prim.Immundef. u. autoimmun. Erkr.

| Zentrum fir seltene Bewegungsstorungen
Zentrum fur seltene Hormonstérungen
Zentrum fir kindliche Knochenerkrankungen

| Zentrum f. seltene neuromusk. Erkrankungen

| Interdisz Biomaterial- und Datenbank Wiirzburg
Institut f. Humangenetik Wirzburg

FAZIT - Fabry Zentrum
| Sarkoidose-Zentrum

Institut f. Klinische Epidemiologie und Biometrie

I:I Administration I:I Klinische Bereiche I:I Lehre I:I Forschung

Abbildung 1) Modifiziertes Organigramm des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbay-
ern am Universitdtsklinikum Wiirzburg (Stand 31.12.2024). Modifizierungen werden mit rotem Rahmen hervor-
gehoben.
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Beteiligte Einrichtungen
Die folgenden Kliniken, Institute und Einrichtungen in Wirzburg sind eng mit dem Zentrum fiir Seltene
Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern verbunden:

Kliniken:

e Klinik und Poliklinik fiir Anadsthesiologie, Intensivmedizin, Notfallmedizin und Schmerzthera-
pie

o  Klinik und Poliklinik fiir Allgemein- und Viszeralchirurgie, Transplantations-, GefaR- und Kin-
derchirurgie

e Klinik und Poliklinik fir Unfall- Hand-, Plastische und Wiederherstellungschirurgie

e Klinik fiir Thorax-, Herz- und Thorakale GefaRchirurgie

e Klinik und Poliklinik fir Urologie und Kinderurologie

e Neurochirurgische Klinik und Poliklinik

e Augenklinik und Poliklinik

e Klinik und Poliklinik fiir Hals-, Nasen-, Ohrenkrankheiten, Kopf- und Hals-Chirurgie

e Klinik und Poliklinik fiir Dermatologie, Venerologie und Allergologie

e Neurologische Klinik und Poliklinik

e  Frauenklinik und Poliklinik

e Kinderklinik und Poliklinik

e Medizinische Klinik und Poliklinik |

e Medizinische Klinik und Poliklinik Il

e Klinik und Poliklinik fiir Strahlentherapie und Radioonkologie

e Klinik und Poliklinik fiir Psychiatrie, Psychosomatik, und Psychotherapie

e Klinik und Poliklinik fiir Kinder- und Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und Psychotherapie

e Poliklinik fiir Kieferorthopadie

e  Klinik und Poliklinik fiir Mund-, Kiefer- und Plastische Gesichtschirurgie, Kopf- und Hals-Chi-
rurgie

e  Poliklinik fiir Zahnarztliche Prothetik

e  Poliklinik fir Zahnerhaltung und Parodontologie

e Orthopadische Klinik im Kénig Ludwig Haus

e Klinik und Poliklinik fiir Nuklearmedizin

Institute:
e Institut fir Klinische Neurobiologie
e Institut flr Diagnostische und Interventionelle Neuroradiologie
e Institut fur Diagnostische und Interventionelle Radiologie
e Institut fur Klinische Transfusionsmedizin und Hamotherapie
e Institut fur Klinische Biochemie und Pathobiochemie
e Institut fur klinische Epidemiologie und Biometrie

Interdisziplindre Einrichtungen:
e Comprehensive Cancer Center (CCC) Mainfranken
e Deutsches Zentrum fiir Herzinsuffizienz (DZHI)
e Interdisziplindre Biomaterial- und Datenbank

Kooperationen mit Dachorganisationen der Selbsthilfe

Das Zentrum fiir Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern arbeitet eng mit Patientenor-
ganisationen zusammen. Neben der besonderen Kooperation mit der Allianz fir Chronische Seltene
Erkrankungen (ACHSE) e. V. und dem Wiirzburger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (WAKSE) als
Dachorganisationen der Selbsthilfe bestehen Uber die Fachzentren enge Beziehungen zu vielen
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Krankheits- oder Krankheitsgruppen-spezifischen Vereinen der Selbsthilfe und/oder deren regionalen
Vertretern. Zudem verflgt das UKW (ber die Zertifizierung ,Selbsthilfefreundliches Krankenhaus”.

Fachzentren (Typ B Zentren) des ZESE
Dem Zentrum fir Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern waren 2023 die folgenden
krankheits- bzw. krankheitsgruppenspezifischen Fachzentren (Typ-B-Zentren nach NAMSE) zugeord-
net:

e Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfranken

e Craniofaciales Centrum Wirzburg (CFCW)

e  Fabry Zentrum fir interdisziplinare Therapie Wirzburg (FAZIT)

e Interdisziplinares Amyloidosezentrum Nordbayern

e Sarkoidosezentrum

e  Wirzburger Zentrum fiir Neurofibromatosen (WZNF)

e Achalasiezentrum - Zentrum fiir Achalasie und andere Osophagusmotilitdtsstdrungen

e Zentrum fiir angeborene Blutzellerkrankungen

e Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen

e Zentrum fiir Genetische Herz- und GefdaRerkrankungen (ZGH)

e Zentrum fiir genetische Innenohrstérungen (ZGl)

e Zentrum fiir das Multiple Myelom

e Zentrum fiir Deletionssyndrom 22q11.2 (ZEDE22q11)

e Zentrum fiir endokrine Tumore (ZET)

e Zentrum fiir kongenitale Katarakt

e Zentrum fiir Maligne Hyperthermie

e Zentrum fiir Primare Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen

e Zentrum fir Riesenzellarteriitis (ZeRl)

e Zentrum fir seltene Bewegungsstérungen

e Zentrum fir seltene Hormonstérungen

e Zentrum fiir seltene kindliche Knochenerkrankungen

e Zentrum fir seltene neuromuskulare Erkrankungen

Lokale und Nationale Netzwerke des ZESE zur Versorgung Seltener Erkrankungen
Das ZESE ist aktives Mitglied in den folgenden Netzwerken:
o Wirzburger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (WAKSE: Selbsthilfegruppen zu Seltenen Er-
krankungen, Stadt Wiirzburg, ZESE)
e Arbeitsgemeinschaft der Zentren fiir Seltene Erkrankungen in Deutschland (AG ZSE)
e Bayerischer Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (BASE)
e Deutsches Referenznetzwerk fiir seltene kranio- und orofaziale Fehlbildungen und HNO-Er-
krankungen CRANIO-Net

Unterstilitzend ist das ZESE Typ A-Zentrum in dem deutschen Referenznetzwerk ,CRANIO-Net’, flir das
Subnetzwerk ,Andere Seltene Lungenerkrankungen’im deutschen Referenznetzwerk fiir Seltene Lun-
generkrankungen DeRN-LUNGE und fiir die Organisation zentrenibergreifender Fallkonferenzen im
deutschen Referenznetzwerk fiir Seltene Knochenerkrankungen ,NetsOS’ tatig.

Darlber hinaus sind die Fachzentren des ZESE in verschiedene Netzwerke auf nationaler und interna-
tionaler Ebene eingebunden (z.B. in die Europaischen Referenznetzwerke Endo-ERN, ERN EUROCAN,
ERN LUNG, ERN Skin; ERN EuroBloodNet, ERN-RND und ERN-RITA, Stand 31.12.2024).
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2. Entwicklungen im ZESE 2024

a. Fallzahlentwicklung

Im Jahr 2024 haben am Typ A-Zentrum insgesamt 128 Vorstellungen in der Prasenzsprechstunde fur
unklare Diagnosen stattgefunden, wobei hier auch Patienten mit einer Anfrage aus dem Vorjahr inklu-
diert sind. Zusatzlich erfolgten am Zentrum 16 telemedizinische Sprechstunden, die hauptsachlich im
Rahmen der psychiatrisch-psychosomatischen Expertise durchgefiihrt wurden.

Das Typ A-Zentrum fihrte 2024 insgesamt 135 Fallkonferenzen zu 105 Patienten an 46 Konferenzter-
minen innerhalb des Kernteams mit Vertretern der Disziplinen Genetik, Innere Medizin, Kinderheil-
kunde, Neurologie und Psychiatrie/Psychosomatik durch. Dazu kamen bilaterale Fallbesprechungen
mit Vertretern der Typ B-Zentren, 6 Termine bzw. 11 Fallkonferenzen mit Experten aus unterschiedli-
chen Fachbereichen des Universitatsklinikums Wirzburg einschlieBlich Vertretern der Typ B-Zentren
und einen virtuellen Konferenztermin mit Zentren fiir Seltene Erkrankungen anderer Standorte Uber
die Plattform Konsil-SE mit Fallkonferenzen zu einem Patienten.

Uber die Typ B-Zentren des ZESE wurden im Jahr 2024 insgesamt 12.324 Fille ambulant und 3.866
Falle stationar betreut. Die Typ B-Zentren fihrten in diesem Jahr 5.375 Fallkonferenzen zu eigenen
stationdaren und ambulanten Patienten, aber auch Patienten anderer Einrichtungen durch.

Am Universitatsklinikum Wirzburg wurden im Jahr 2024 6.979 Falle mit der Hauptdiagnose einer Sel-
tenen Erkrankung stationar behandelt, die mit Orpha-Kennnummer kodiert wurde.

b. Zusammenarbeit mit der Selbsthilfe

Im Jahr 2024 wurde die Zusammenarbeit mit der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen ACHSE
e.V. sowie dem Wiirzburger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen WAKSE fortgesetzt. Die gute Koopera-
tion zeigte sich u.a. in gemeinsamen Aktionen wie der Planung der Nationalen Konferenz zu Seltenen
Erkrankungen fir 2025 und der Konferenz der deutschsprachigen Lander zu Seltenen Erkrankungen
DACH-SE 2025, der gemeinsamen Arbeit im Nationalen Aktionsbindnis fir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen, der Kommission Seltene Erkrankungen der Deutschen Gesellschaft fir Kinder- und Ju-
gendmedizin sowie im Innovationsfondprojekt FAIR4Rare.

c. Netzwerke

Das ZESE Typ A-Zentrum ist koordinativ-unterstiitzend an mehreren deutschen Referenznetzwerken
beteiligt. Im Deutschen Referenznetzwerk fiir seltene kranio- und orofaziale Fehlbildungen und HNO-
Erkrankungen (CRANIO-Net) hat das ZESE die Koordination des Gesamtnetzwerks und der klinischen
Netzwerke, Kraniosynostosen und andere kraniofaziale Fehlbildungen‘ sowie ,Seltene HNO-Erkrankun-
gen’ ibernommen. Im Deutschen Referenznetzwerk DeRN-LUNGE Gbernahm das ZESE besondere Auf-
gaben im klinischen Netzwerk ,Andere Seltene Lungenerkrankungen’, im deutschen Referenznetzwerk
zu seltenen Knochenerkrankungen NetsOS die Koordination der Fallkonferenzen. Neben der beschrie-
benen Arbeit in den Deutschen Referenznetzwerken war das ZESE 2024 weiter auch in der bundeswei-
ten Arbeitsgemeinschaft der Zentren fiir Seltene Erkrankungen (AG ZSE) aktiv. Prof. Dr. H. Hebestreit
ist seit Oktober 2020 Sprecher der AG ZSE.

d. Selektivvertrag TRANSLATE-NAMSE - Modellvorhaben (Exomdiagnostik)

Das ZESE trat 2022 zusammen mit dem Institut flir Humangenetik in Wirzburg als Zentrum fiir Seltene
Erkrankungen und klinische Genommedizin dem Selektivvertrag TRANSLATE-NAMSE (Exomdiagnostik)
bei. Im Jahr 2024 wurden 64 Patienten im Rahmen des Selektivvertrags in einer interdisziplindren Fall-
konferenz besprochen. Diese Fallkonferenzen fanden zwischen arztlichen Mitarbeitern des ZESE aus
verschiedenen Fachgebieten sowie Humangenetikern und Wissenschaftlern aus dem Institut fiir Hu-
mangenetik Wiirzburg statt. Oft nahmen weitere Arzte teil, die in die Behandlung der Patienten
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eingebunden waren bzw. zu der in Frage kommenden Athiopathogenese der Symptomatik eine groRe
Expertise besalRen. Bei 39 der 64 Patienten wurde anschlieend eine Exomdiagnostik durchgefihrt.
2024 startete das Modellvorhaben ,Genomsequenzierung nach § 64e SGB V*“. Am Standort Wiirzburg
konnten im Jahr 2024, beginnend im Oktober, 16 Patienten in das Modellvorhaben eingeschlossen
werden.

Insgesamt fanden im Selektivvertrag TRANSLATE-NAMSE und dem Modellvorhaben 244 Fallkonferen-
zen an 42 Konferenzterminen statt. Diese Zahlen sind nicht in den im Abschnitt 2.a. Fallzahlentwicklung
genannten Zahlen enthalten.

e. Drittmittelprojekte

Netzwerk des Bayerischen Arbeitskreises fiir Seltene Erkrankungen (BASE-Netz). Die gemeinsame Ar-
beit an dem Portal und der elektronischen Krankenakte wurde durch die sechs beteiligten Zentren des
Bayerischen Arbeitskreises Seltene Erkrankungen BASE im Jahr 2024 fortgesetzt.

Universitdres Telemedizin Netzwerk (UTN). 2023 starteten die Arbeiten zum Universitdren Telemedizin
Netzwerk im Netzwerk Universitatsmedizin. Das ZESE ist hier insbesondere im Arbeitspaket 2 ,Teleme-
dizinische Infrastruktur” aktiv.

Joint Action , Integration der European Reference Networks — ERNs in nationale Gesundheitssysteme”
(JARDIN). Das JARDIN Joint Action Projekt startete 2024 mit dem Ziel, die europaischen Referenznetz-
werke (ERNSs) fur Seltene Erkrankungen besser in die nationalen Gesundheitssysteme zu integrieren.
In Zusammenarbeit mit Partnern aus 27 Landern werden Strategien und Pilotprojekte entwickelt, um
die Versorgung und den Wissensaustausch im Bereich Seltener Erkrankungen europaweit zu verbes-
sern.

Fir weitere Informationen zu den Drittmittelprojekten siehe:

BASE-Netz: https://www.base-netz.de
UTN: https://www.utn-num.de/
JARDIN: https://jardin-ern.eu/
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3. Besondere Aufgaben

Die nicht-arztliche Lotsin im Sekretariat des ZESE nimmt werktaglich Anfragen von Patienten, Angeho-
rigen 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 Wirzburg oder deutschlandweit
vermittelt. Flr Patienten mit unklarer Diagnose und solchen mit Verdacht auf eine monogenetische
Erkrankung bei noch unklarer Diagnose erfolgen die Abklarungen anhand definierter Prozesse, die in
Abbildung 2 zusammengefasst sind.

Abklarungspfad bei Verdacht auf eine Seltene Abklarungspfad bei Verdacht auf eine monoge-

Erkrankung und unklarer Diagnose netische Erkrankung (u.a. Modellvorhaben)
Betreuender Arzt: Raticnt:
1. Uberweisung 1. Fragebogen Betreuender Arzt: e
2. Strukturierte Epikrise 2 E:tv:nr:;as?::;z::nn?t 1. Uberweisung -
betreuendem Arzt
sekretariat ZSE Stat. oder ambulanter Bereich des Interne Besprechung ZESE zum
ekretaria Klinikums, B-Zentrum Vorgehen
ZESE / inikuf u
Universitatsklinikum
A » " " Sprechstunde: Teilnahme Modell-
SlchtungEL:Je”irEJsr;terlagen, WU erU rg Anmeldung tber Konsilformular vorhaben, Phanotyopisierung

Interdisziplinére Fallbesprechung
(wenigstens 2 Arzte)

1. ZSE-Board
(betr. Kliniker, Humangenetiker,
ZESE), Indikation Genomsequ.

Regelversorgung

Ggf. Vorstellung in einem
Typ B-Zentrum des ZESE, einer
Spezialambulanz des Klinikums
oder einer diagnostischen Abt.

des Klinikums Sequenzierung und Auswertung

Ambulanz fur (Inst. f. Human, & ZESE
q Innovative Diagnostik - Ben.
Unklare Diagnosen 8! Genetik), genet. Befund

Regionale ToTE 2. ZSE Board
egionale interdisziplindre ZES E / (Beurteilung der Ergebnisse und
Fallkonferenz Konsequenzen, Arztbrief)

Universitatsklinikum

Interdisziplinre Fallkonferenz WU I‘Zbu rg Sprechstunde: Befundmitteilung
mit anderen ZSEs und ggf. genetische Beratung ‘

Regelversorgung (z.B. betr. Arzt, Facharzte, Schmerzambulanz, Psychosomatiker, Rehabilitation, etc.)

Abbildung 2) Abkldrungspfade am ZESE bei unklarer Diagnose. Es besteht die Mdglichkeit bei Bedarf zwischen
den beiden Abldufen zu wechseln.

Links: Vorgehen am ZESE bei Abkldrung eines Verdachts auf eine Seltene Erkrankung und unklarer Diagnose.
Rechts: Vorgehen bei Verdacht auf eine monogenetische Seltene Erkrankung (u.a. auch Abklédrung im Rahmen
des Modellvorhabens Genomsequenzierung).

In beiden Abklarungspfaden erfolgen jeweils interdisziplindre Fallbesprechungen wenigstens einmal
pro Woche. Zur Abklarung bei einigen Patientinnen und Patienten gehéren auch telemedizinische Kon-
takte oder/und eine ambulante Vorstellung in der Sprechstunde fiir unklare Diagnosen. Regionale und
Uberregionale Fallkonferenzen erfolgen bei Bedarf.
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a. Fallzahlen und Fallbearbeitung am Typ A-Zentrum

Im Jahr 2024 gab es 492 Anfragen zu Patienten an die Lotsen des ZESE Typ A-Zentrums. Von diesen
wurden 100 Patienten in der Sprechstunde fiir unklare Diagnosen und in der klinisch-genetischen
Sprechstunde gesehen. 65 Patienten wurden innerhalb des Universitatsklinikums Wiirzburg oder an
andere Zentren fiir Seltene Erkrankungen in Deutschland weitergeleitet. Bei 64 Patienten erfolgte eine
Begutachtung der Erkrankung auf Grundlage der verfiigbaren Unterlagen mit Empfehlungen zum wei-
teren Vorgehen. 8 Patientenfille befanden sich noch in Bearbeitung. 142 Falle wurden noch nicht ver-
vollstandigt und bei 106 Patienten wurde die Bearbeitung des Falls vor Abschluss des Prozesses been-
det (u.a. Zurickziehen der Anfrage durch den Patienten, relevante Unterlagen trotz mehrfacher Erin-
nerung nicht zur Verfligung gestellt).

Fallzahlen A-Zentrum 2024

Anfrage deaktiviert

12%; 57 29%: 142 B Anfragen mit A-
- : Sprechstunde
13%; 64

20%; 100

m Anfrage unvollstandig

Bearbeitung auf
Aktenlage

21%; 106 Weiterleitung intern

Weiterleitung extern

B Anfrag in Bearbeitung

Abbildung 3) Fallzahlen A-Zentrum 2024

b. Standard-Operating Procedures (SOPs)

Die Prozesse im Zentrum fir Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern sind in einer Reihe
von Verfahrensanweisungen und Standard Operating Procedures geregelt:

Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures fiir das Typ A-Zentrum

o Abklarung einer Patientin bzw. eines Patienten mit unklarer Diagnose
(Version 5; Freigabe 30.09.2024)

e Konzept zur Entwicklung von symptombezogenen Therapieempfehlungen und zur Organisa-
tion regelmaRiger Verlaufskontrollen bei Patienten mit weiterhin unklarer Diagnose
(Freigabe 25.01.2018; letzte Uberpriifung 01.11.2024)

e Nachverfolgung Patienten bei weiterhin unklarer Diagnose
(Version 4; Freigabe 03.01.2024)
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Kernaufgaben/Funktionen des ZESE A-Zentrums

(Version 3; Freigabe 03.01.2024)

Patienteninformation zum Datenaustausch innerhalb der Europaischen Referenznetzwerke
fir Seltene Krankheiten zur Patientenbetreuung und Einrichtung von Registern lber Seltene
Krankheiten

(Version 2; Freigabe 17.11.2022; letzte Uberpriifung 04.12.2024)

Aufnahme von Patienten in das CPMS der Europdischen Referenznetzwerke

(Version 2; Freigabe 17.11.2022; letzte Uberpriifung 04.12.2024)

Interne interdisziplinare Fallbesprechung des ZESE

(Version 2; Freigabe 03.01.2024)

Lotsentatigkeit im Zentrum fir Seltene Erkrankungen

(Version 2; Freigabe 02.01.2024)

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

(Version 2; Freigabe 02.01.2024)

Uberleitung von Patienten aus dem ZESE A-Zentrum in die B-Zentren oder in Spezialsprech-
stunden am Universitatsklinikum Wirzburg

(Version 3; Freigabe 19.01.2024)

Lob- und Beschwerdemanagement

(Freigabe 19.09.2016; letzte Uberpriifung 16.09.2025)

Fallkonferenzen des ZESE

(Version 3; Freigabe 02.01.2024)

Zentrenlbergreifende Fallkonferenz

(Version 2; Freigabe 02.01.2024;)

Patientenaufnahme und grundlegende Schritte in Konsil-SE

(Freigabe 13.12.2021; letzte Uberpriifung 09.01.2025)

Patienteninformation zur Datenverarbeitung innerhalb der Deutschen Referenznetzwerke fir
Seltene Erkrankungen zur verbesserten Betreuung von Patientinnen und Pateinten mit selte-
nen Erkrankungen

(Freigabe 03.12.2021)

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

(Freigabe 03.12.2021; letzte Uberpriifung 23.05.2023)

Konzept fiir die Lagerung und Verwaltung von Biomaterialien

(Version 2; Freigabe 02.12.2021; letzte Uberpriifung 04.12.2024)

Untersuchungsauftrag zur Exom-Sequenzierung

(Freigabe 01.12.2021)

Management von genetischen Patientendaten am ZESE

(Version 2; Freigabe 03.01.2024)

Psychosoziale Versorgung am ZESE

(Version 2; Freigabe 05.11.2023)

Austausch Patientendaten

Digitaler Datenaustausch zwischen dem Universitatsklinikum und dem Institut fiir Humange-
netik in Wirzburg

(Freigabe 13.12.2021; letzte Uberpriifung 23.05.2023)

Patienteneinwilligung zur Datenlbermittlung gem. §73Abs. 1 b SGB V

(Freigabe 06.02.2017; letzte Uberpriifung 28.10.2025)
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Patienteneinwilligung bei Zweitmeinung via FEX

(Freigabe 16.07.2021; letzte Uberpriifung 28.10.2025)
Austausch von Patientendaten Gber FEX

(Version 2; Freigabe 16.07.2021; letzte Uberpriifung 28.10.2025)
Informationsblatt UKW-Datenaustausch-Service FEX

(Freigabe 20.04.2021)

Ubergeordnete Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures der Typ B-Zentren

Christiane Herzog Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfranken

Verfahrensanweisung Ubergabe von Patienten Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose
(letzte Uberpriifung 30.09.2024)

Verfahrensanweisung zu klinischen Studien des Christiane Herzog-Zentrums fiir Mukoviszi-
dose (letzte Uberpriifung 22.09.2025)

Verfahrensanweisung bei Erstdiagnose einer Mukoviszidose (Zystische Fibrose) (letzte Uber-
priifung 04.03.2024)

Verfahrensanweisung Statusberichte Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose (letzte
Uberpriifung 12.07.2024)

Verfahrensanweisung Agenda Teambesprechungen und ,Muko—Treff“ Christiane Herzog-
Zentrum fiir Mukoviszidose (letzte Uberpriifung 30.09.2024)

Verfahrensanweisung zum Management ,Lungentransplantation bei Mukoviszidose“! (letzte
Uberpriifung 10.04.2024)

Intensivmedizinische Betreuung von Patienten mit Mukoviszidose am UKW (letzte Uberprii-
fung 06.09.2022)

Verfahrensanweisung Therapieplanerstellung Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose
(letzte Uberpriifung 30.09.2024)

Psychosoziale Versorgung bei Mukoviszidose (letzte Uberpriifung 06.10.2025)

Fabry Zentrum fiir interdisziplindre Therapie Wiirzburg (FAZIT)

Erhebung und Dokumentation von Patienten in Quelldokumenten (letzte Uberpriifung
01.09.2019)
Versorgung der Patienten mit Morbus Fabry im FAZIT (letzte Uberpriifung 27.06.2024)

Interdisziplindres Amyloidosezentrum Nordbayern

FB HAM AMY DaraVCd Z2-6-ANDROMEDA StndrdCTX (letzte Uberpriifung 20.06.2022)
FB HAM AMY DaraVCd Z1-ANDROMEDA StndrdCTX (letzte Uberpriifung 20.06.2022)
FB HAM AMY DaraVCd Z7ff~-ANDROMEDA StndrdCTX (letzte Uberpriifung 20.06.2022)
Amyloidose Ambulanz SOP (letzte Uberpriifung 21.04.2023)

Sarkoidosezentrum

Sarkoidose der Lunge (letzte Uberpriifung 28.07.2022)

SOP - Interstitielle Lungenerkrankungen (ILD) (letzte Uberpriifung 22.07.2022)
SOP Endoskopische Lungenvolumenreduktion (letzte Uberpriifung 20.06.2022)
SOP Transbronchiale Kryolungenbiopsie (letzte Uberpriifung 25.05.2022)
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Waiirzburger Zentrum fiir Neurofibromatosen (WZNF)
e Diagnostik & Operative Behandlung von Patienten mit Tumoren im Kleinhirnbriickenwinkel
(letzte Uberpriifung 18.11.2022)
e Diagnostik & Operative Behandlung von Patienten mit retrocochleérer Ertaubung (letzte Uber-
priifung 18.11.2022)
e Klinische & Genetische Beratung bei Verdacht auf Neurofibromatose (letzte Uberpriifung
16.11.2022)

Achalasiezentrum - Zentrum fiir Achalasie und andere Osophagusmotilititsstorungen
e Diagnostisches work-up bei Patienten mit Dysphagie (letzte Uberpriifung 05.05.2021)
e Behandlungspfad Patient mit Vd. a. Achalasie oder Motilititsstérung (letzte Uberpriifung
28.08.2025)
e Niichternheit vor endoskopischer Untersuchung bei Vd. a. Achalasie (letzte Uberpriifung
03.03.2025)

Zentrum fiir angeborene Blutzellerkrankungen
e Einarbeitungsprotokolle himatologisch-onkologische  Stationen (letzte  Uberpriifung
20.01.2025)
e Antibiotikatherapie bei Kindern mit onkologischer Grunderkrankung, Fieber und Neutropenie
(letzte Uberpriifung 15.11.2023)
e QM-Handbuch Diagnostische Labore (letzte Uberpriifung 22.07.2019)

Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen

e VA Bulléses Pemphigoid (letzte Uberpriifung 30.01.2025)
e VA Schleimhautpemphigoid (letzte Uberpriifung 14.02.2024)
e VA Pemphigus (letzte Uberpriifung 17.10.2024)

Zentrum fiir Genetische Herz- und GefaBerkrankungen (ZGH)

e Kardiovaskuldre Erkrankungen mit genetischem Hintergrund (letzte Uberpriifung 25.04.2024)
e Betreuung von Patienten mit chronischer Herzinsuffizienz im Netzwerk (letzte Uberpriifung
20.01.2025)

Zentrum fiir das Multiple Myelom
e SOP_SZT_AUTO_001 Indikation zur autologen und allogenen Stammzelltransplantation (letzte

Uberpriifung 29.02.2024)

e SOP_SZT _AUTO_002 Mobilisierung von autologen Stammzellen (letzte Uberpriifung
29.02.2024)

e SOP_SZT_AUTO_003 Konditionierung zur autologen Stamzelltransplantation (letzte Uberprii-
fung 29.02.2024)

e SOP_SZT_AUTO_004 Durchfiihrung der autologen Stammzelltransplantation (letzte Uberprii-
fung 29.02.2024)

e SOP_SZT_AUTO_005 Nachsorge zur autologen Stammzelltransplantatio (letzte Uberpriifung
29.02.2024)

Zentrum Deletionssyndrom 22q11.2 (ZEDE22q11)

e Standarddiagnostik 22q11 Ambulanz (letzte Uberpriifung 17.02.2025)
e Standarddiagnostik Erwachsene 22q11 (letzte Uberpriifung 17.02.2025)

Zentrum fiir endokrine Tumore (ZET)
e Phiochromozytom/Paragangliom (letzte Uberpriifung 14.04.2025)

14

Zentrum fur Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern Jahresbericht 2024



e Therapiepfad Nebennierenkarzinom (NN-Karzinom ACC) (letzte Uberpriifung 27.11.2023)

e Therapiepfad Anaplastisches Schilddriisenkarzinom (SD-Karzinom ATC) (letzte Uberpriifung
29.10.2024)

e Vorbereitung Radioiodtherapie bei differenziertem Schilddriisenkarzinom (letzte Uberpriifung
09.09.2024)

e Therapiepfad Medullires Schilddriisenkarzinom (letzte Uberpriifung 04.11.2022)

Zentrum fiir kongenitale Katarakt

e Linsenoperationen bei Kindern (letzte Uberpriifung 24.06.2025)
e Augenirztliches Screening von Frithgeborenen (letzte Uberpriifung 23.06.2025)

Zentrum fiir Maligne Hyperthermie

e In-vitro-Kontraktur-Test (letzte Uberpriifung 01.12.2019)

e Muskelbiopsie zur MH Diagnostik (letzte Uberpriifung 19.12.2019)

e Befundmitteilung und Entlassmanagement (letzte Uberpriifung 19.12.2019)

e Entscheidungsfindung i.R. der MH Diagnostik (letzte Uberpriifung 19.12.2019)

Zentrum fiir Primare Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen

e Analyse der Lymphozyten-Populationen (letzte Uberpriifung 15.10.2024)
e Patientensicherheit (letzte Uberpriifung 15.10.2024)

e Analyse der T-Zell Differenzierung (letzte Uberpriifung 24.09.2024)

e Analyse der B-Zell Differenzierung (letzte Uberpriifung 15.10.2024)

Zentrum fiir Riesenzellarteriitis (ZeRl)
e RZA Wiirzburger Standard (letzte Uberpriifung 27.11.2019)

Zentrum fiir seltene Hormonstérungen

e Akromegalie (letzte Uberpriifung 07.07.2025)

e Akute Hypercalcidamie (letzte Uberpriifung 26.06.2025)

e Einleitung einer Therapie mit Tolvaptan (Samsca®) unter stationdren Bedingungen (letzte
Uberpriifung 12.03.2025)

e Etomidat bei Cortisolexcess (letzte Uberpriifung 12.10.2025)

e Hyperprolaktindmie (letzte Uberpriifung 10.04.2022)

e Hyponatridamie (letzte Uberpriifung 14.07.2025)

e Hypophyseninzidentalom (letzte Uberpriifung 03.01.2025)

e Manifeste Hyperthyreose (letzte Uberpriifung 14.04.2025)

e Mannlicher Hypogonadismus (letzte Uberpriifung 05.04.2025)

e Nebenniereninsuffizienz (letzte Uberpriifung 07.07.2025)

e Notfall Nebennierenkrise (letzte Uberpriifung 26.06.2025)

e Notfall thyreotoxische Krise (letzte Uberpriifung 26.06.2025)

e Phiochromozytom/Paragangliom (letzte Uberpriifung 14.04.2025)

e Screening MEN1 (letzte Uberpriifung 03.01.2025)

e Symptomatische Hyponatridmie (letzte Uberpriifung 26.06.2025)

e Test SOP Hydrocortison Resorptionskurve (letzte Uberpriifung 24.07.2025)

e Test SOP Hydrocortison Resorptionstest Auswertungsmaske (letzte Uberpriifung 22.10.205)

e Test SOP PTH Etagenblutentnahme (letzte Uberpriifung 15.12.2024)

e Test SOP ACTH Test (letzte Uberpriifung 27.06.2025)

e Test SOP Arginin-Test zur DD Polyurie-Polydipsie Syndrom (letzte Uberpriifung 02.11.2024)

e Test SOP Calcium Stimulationstest (letzte Uberpriifung 21.06.2025)
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e Test SOP Clonidin-Suppressions Test (letzte Uberpriifung 07.07.2025)

e Test SOP CRH Test (letzte Uberpriifung 22.02.2025)

Test SOP Dexa Lang Test (letzte Uberpriifung 22.03.2025)

Test SOP Dexa Kurztest (letzte Uberpriifung 07.10.2025)

Test SOP Dexamethason CRH Test (letzte Uberpriifung 03.01.2025)

Test SOP GHRH Arginin Test (letzte Uberpriifung 27.06.2025)

e Test SOP Hungerversuch (letzte Uberpriifung 03.01.2025)

e Test SOP Insulinhypoglykdmie Test (letzte Uberpriifung 24.08.2025)

e Test SOP Lacroix-Testung aberrante Rezeptoren (letzte Uberpriifung 03.01.2025)

e Test SOP Macimorelin Test (letzte Uberpriifung 21.09.2025)

e Test SOP Metopiron Test (letzte Uberpriifung 07.07.2025)

e Test SOP oGTT mit HGH Bestimmung hGH Suppressionstest (letzte Uberpriifung 03.01.2025)

e Test SOP Pravidel Test (letzte Uberpriifung 03.01.2025)

e Test SOP Differentialdiagnose des Polyurie-Polydipsie-Syndroms (letzte Uberpriifung
05.10.2025)

e Test SOP Minirintest, Vasopressin-Test, ddAVP-Test (letzte Uberpriifung 07.07.2025)

Zentrum fiir seltene neuromuskuldre Erkrankungen
e Polyneuropathien - interne Untersuchungsstandards (letzte Uberpriifung 10.02.204)

c. Fallkonferenzen

Das ZESE Typ A-Zentrum nach NAMSE (Nationales Aktionsbiindnis fir Menschen mit Seltenen Erkran-
kungen) fiihrt wochentlich interdisziplindre Fallbesprechungen zu Patienten durch, die mit Verdacht
auf eine Seltene Erkrankung aber unklarer Diagnose an das ZESE liberwiesen wurden [2024: 46 Ter-
mine, 135 Patienten besprochen]. An diesen Fallbesprechungen waren 2024 die folgenden Disziplinen
regelhaft beteiligt: Humangenetik, Innere Medizin, Neurologie, Padiatrie und Psychiatrie/Psychosoma-
tik.

Weiterhin fanden 2024 auf der Ebene des Typ A-Zentrums 244 Fallkonferenzen zwischen Vertretern
des ZESE und der Humangenetik sowie betreuenden Arztinnen und Arzten anderer Fachgebiete statt,
in denen die Indikation zur Whole Exome oder Whole Genome Sequenzierung sowie die Beurteilung
der humangenetischen Ergebnisse diskutiert wurden.

Zusatzlich fanden klinikumsinterne Fallbesprechungen mit Vertretern der Typ B-Zentren, 6 Termine
bzw. 11 Fallkonferenzen mit Experten aus unterschiedlichen Fachbereichen des Universitatsklinikums
Wirzburg einschlieflich Vertretern der Typ B-Zentren und ein zentrenlibergreifender Termin bzw. 2
externe Fallbesprechungen liber das System Konsil-SE statt

Auf Ebene der Fachzentren (Typ B-Zentren nach NAMSE) des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen fan-
den 2024 regelmaRig zusatzliche interdisziplindre bzw. multiprofessionelle Fallkonferenzen statt, bei
denen 4.308 interne und 571 externe Patienten besprochen wurden.

d. Prozesse / MaRRnahmen zur Qualitatssicherung

Verbesserung der Ablaufe am ZESE
Zur Vereinfachung und Beschleunigung der Ablaufe im ZESE von der Anmeldung bis zum Abschluss der
Fallbearbeitung mittels Arztbrief bei Patienten mit unklaren Diagnosen wurde Jahr 2019 das
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webbasierte Anmeldeportals fiir Patienten mit integrierter elektronischer Fallakte BASE-Netz in Be-
trieb genommen. Diese Plattform wurde seit der Implementierung bis heute weiterentwickelt. Wei-
terhin wurde die Dauer folgender relevanter Teilprozesse systematisch analysiert:

1) Zeit [in Tagen] zwischen Erstkontakt durch die Patienten/anmeldenden Arzte mit dem ZESE
und der internen, interdisziplindren Fallbesprechung auf Basis folgender, vollstandig einge-
gangener Unterlagen:

e Fragebogen zur Krankheitsgeschichte

o Anmeldebogen durch den Zuweiser

e Datenschutzerklarung

e Uberweisung / Kosteniibernahmeerklarung
e medizinische Unterlagen

2) Zeit [in Tagen] zwischen Fallbesprechung und Versand des vorerst abschlieRenden Arztbrie-
fes
a. Zeit zwischen Fallbesprechung und Vorstellung in der Sprechstunde fiir unklare Diag-
nosen
b. Zeit zwischen Vorstellung und Versand des vorerst abschlieBenden Arztbriefes

» Ziel fir 2024 war, im Regelfall fir Patientenanmeldungen von auRerhalb des Klinikums, in der Regel
Uber BASE-Netz, folgende Zeitintervalle einzuhalten:

zu Punkt 1) maximal 50 Tage vom Zeitpunkt des Erstkontakts bis zur internen Fallbesprechung.
Dieser Zeitraum gliedert sich in zwei Perioden: die Dauer vom Erstkontakt bis zur
Vervollstiandigung der Unterlagen durch den Patienten/die Angehérigen und dem
betreuenden Arzt und dem anschliefenden Zeitraum bis zur interdisziplindren Fall-
besprechung.

Teilprozess: Zeit zwischen Erstkontakt
bis interdisziplinarer Fallbesprechung
2024

Dauer im bzw. oberhalb des angestrebten Zeitrahmens

Differenz Tage
Erstkontakt bis

Fallbesprechung > 50
33%; 61 .
Differenz Tag
67%; 122 Erstkontakt bis
Fallbesprechung < 50

Abbildung 4) Teilprozess: Zeit zwischen Erstkontakt bis interdisziplindrer Fallbesprechung 2024

= Voninsgesamt 183 Patienten, die 2024 in der Fallbesprechung vorgestellt wur-
den, wurden 122 Patienten (67%) erst nach mehr als 50 Tagen nach erstem
Kontakt mit dem ZESE in der interdisziplindren Fallbesprechung diskutiert. Die
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mittlere Dauer von Erstkontakt bis zur interdisziplindren Fallbesprechung lag
bei diesen 183 Patienten bei 97 Tagen.

Analyse der Grinde fir eine Latenz >50 Tage:

a.

Die Unterlagen des Patienten blieben lange unvollstandig. Eine Auswertung ergab, dass
die mittlere Dauer von Erstkontakt bis zur Bereitstellung der Unterlagen, die mindestens
zur Vervollstandigung nétig sind, 78 Tage betragt.

In einzelnen Fallen ergaben sich Wartezeiten nach Vervollstandigung der Unterlagen bis
zur interdisziplindren Besprechung der Patienten durch die Vielzahl und Komplexitat der
Patientenanfragen.

Anstieg der vorzubereitenden und besprochenen Patienten um etwa 32%
Neustrukturierung der Prozesse durch Implementierung des Modellvorhabens am Zent-
rum

2024 durchgefiihrte MaRBnahmen zur Prozessoptimierung:

a. Weiterentwicklung v.a. bzgl. der Benutzerfreundlichkeit des BASE-Netz Anmeldeportals.

b. Systematische Ordnung der in BASE-Netz zur Verfligung gestellten medizinischen Unterlagen.

c. Ausweitung der Fallbesprechungen nach Anfragesituation (Erhéhung der Fallbesprechungsfre-
quenz oder Verlangerung der einzelnen Besprechungen).

d. Etablierung der neuen Strukturen und Optimierung der Prozesse

zu Punkt 2) maximal 120 Tage von Fallbesprechung bis zum Versand des vorerst abschlieRenden

Arztbriefs. Dieser Zeitraum beinhaltet ggf. eine oder mehrere ambulante Vorstellun-
gen — z.T. mit Durchfihrung von Spezialdiagnostik — sowie zentrumsinterne, einrich-
tungsinterne und/oder einrichtungsiibergreifende Fallkonferenzen. Letztgenannte
Konferenzen finden in verschiedenen Netzwerken mit weiteren Zentren fiir Seltene
Erkrankungen in Deutschland statt.

Teilprozess: Zeit zwischen
interdisziplinarer Fallbesprechung bis
Versand des Arztbriefes 2024

Dauer im bzw. oberhalb des angestrebten Zeitrahmens

Differenz Tage
Fallbesprechung bis

/- Arztbrief> 120
53%; 47 47%; 41
Differenz Tag
Fallbesprechung bis

Arztbrief <120

Abbildung 5) Teilprozess: Zeit zwischen interdisziplindrer Fallbesprechung bis Versand des Arztbriefes 2024

= Von insgesamt 88 Patienten, die in der Fallbesprechung interdisziplinar disku-
tiert wurden, erhielten 41 Patienten (47%) erst nach Giber 120 Tagen nach der
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Fallbesprechung den vorerst abschlieenden Arztbrief. Im Vergleich zum Vor-
jahr (2023) konnte der Anteil der Patienten, die den vorab abschliefenden
Arztbrief im Zeitraum von 120 Tagen erhielten, um 21% gesteigert werden.

Analyse der Grinde fiir eine Latenz >120 Tage:
a. Nach der Fallbesprechung wurden weitere medizinische Unterlagen angefordert, die nur
mit Latenz eingingen.
I Zusatzlich erforderliche medizinische Unterlagen lagen dem Patienten nicht vor
Il. Der Haus- / Facharzt war schwer erreichbar
b. Verzogerung der Fallbearbeitung durch Konsilanfragen des ZESE bei arztlichen Experten
bzw. Abwarten der Ergebnisse der klinikumsinternen und zentrumsiibergreifenden Fall-
konferenzen
c. Latenz bis zur Vorstellungstermin in der Prasenzsprechstunde
I Komplexe Terminplanung (Koordination der multiplen Diagnostik)
II.  Absage vereinbarter Termine durch die Patienten
lll.  Verschiebung von Terminen aufgrund einer Erkrankung des Arztes im Zentrum
d. Lange Latenz bis zum Abschluss des Arztbriefes
I.  Verzogertes Diktat des Arztbriefes, u.a. wegen Erkrankung / Urlaub
Il.  Verzogertes Schreiben des Arztbriefes, u.a. wegen Erkrankung / Urlaub
Il Mehrere Korrekturdurchldufe bei komplexer Symptomatik / Erkrankung
IV.  Verzogerungen im Unterschriftsverfahren, u.a. wegen Erkrankung / Urlaub
V. Komplexitat der Arztbriefe und Wartezeit bei Bedarf der Einholung einer Exper-
tise
e. Neuetablierung von Prozessen zur Abklarung von Menschen mit Verdacht auf eine mono-
genetische Erkrankung

In der Regel gab es fiir den Versand des Arztbriefes nach mehr als 120 Tagen mehrere der o.g. Prob-
leme im komplexen Prozess zwischen Fallkonferenz und Versand des Arztbriefes.

2024 durchgefihrte MaBnahmen zur Prozessoptimierung:
a. Die Sprechstunde und Diagnostik fiir Patienten in der Umgebung wurden an separaten
Terminen (Uber mehrere Termine verteilt) geplant.
b. Einsatz von telemedizinischen Sprechstunden
c. Systematische Ordnung der medizinischen Unterlagen der Patienten.

Geplante Schritte zur Prozessoptimierung:
e. Weitere Abstimmung zur Fokussierung der im Arztbrief darstellenden Inhalte und zur Op-
timierung der Prozesse.
f.  Ausbau telemedizinischer Sprechstunden

Es wurde eine weitere Auswertung bzgl. der Dauer des Behandlungsprozesses an unserem Zentrum
durchgefiihrt. Grundlage der Auswertung waren Patienten, die sich 2024 an unserm Zentrum ange-
meldet haben und im Verlauf eine Sprechstunde fiir unklare Diagnosen unseres Zentrums geplant
wurde. Im Mittel hat es bei diesem Patientenkollektiv 69 Tage von der Erstanmeldung bis zur interdis-
ziplindren Fallvorstellung und im Mittel weitere 38 Tage von der interdisziplindaren Fallvorstellung bis
zur Sprechstunde fiir unklare Diagnosen gedauert.

Verbesserung der medizinischen Betreuung am ZESE

Die Erfahrung der vergangenen Jahre bei der Betreuung von Patienten mit unklarer Diagnose hat ge-
zeigt, dass viele Patienten eine psychiatrisch-psychosomatische (Co-)Morbiditdt haben. Diese kann so-
wohl bei Patienten mit dann letztendlich gesicherter Seltener Erkrankung bestehen als auch bei Pati-
enten mit einer haufigen Erkrankung, deren Symptomatik jedoch durch die psychiatrisch-
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psychosomatische (Co-)Morbiditat 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 geférderten Projekts ZSE-DUO die gemeinsame Patientenbetreu-
ung durch einen somatischen Arzt, z.B. fiir Neurologie, und einen Arzt fiir Psychiatrie und Psychothe-
rapie oder fiir Psychosomatische Medizin und Psychotherapie etabliert. Die im Rahmen von ZSE-DUO
entwickelten Strukturen und Prozesse wurden 2024 auch nach Ende der Férderung fiir die Patienten-
versorgung beibehalten, soweit dies ohne eine zusatzliche Finanzierung moglich war. Es erfolgten Ge-
sprache mit den am Projekt beteiligten Krankenkassen zu Selektivvertragen.

In den Typ B-Zentren wurden neben SOPs, Qualitatszirkeln, Registerteilnahme, Benchmarking sowie
Team- und Fallbesprechungen folgende Zertifizierungen durchgefiihrt, um die Qualitdt in den Zentren
sicherzustellen:

e Christiane Herzog Zentrum fiir Mukoviszidose: muko.zert (Zertifikat giltig bis 08.07.2027).

o Zentrum fir blasenbildende Autoimmundermatosen: Akkreditierung D-ML-13450-01-00 giiltig
bis 06/2025.

e Zentrum fir Maligne Hyperthermie: Zertifizierung durch die Europdische MH Gruppe, gliltig
bis 2025.

e Zentrum fir seltene neuromuskuldre Erkrankungen: Zertifiziert durch die Deutsche Gesell-
schaft fiir Muskelkranke e. V. (DGM); ausgestellt 2024 mit einer Giiltigkeitsdauer von 3 Jahren.

Fall-Nachverfolgung

Im Jahr 2022 wurde der Prozess einer Nachverfolgung nach Abschluss der Falle mit unklarer Diagnose
am ZESE gestartet. Hierflir wurden ein Anschreiben an den betreuenden Arzt sowie ein kurzer Frage-
bogen (siehe unten) konzipiert, welche etwa 12 Monate nach dem vorab abschlieRenden Arztbrief
unseres Zentrums an den Uberweisenden Arzt des Patienten postalisch verschickt werden. Im An-
schreiben weisen wir auf gestellten Verdachtsdiagnosen und Empfehlungen unseres Zentrums hin und
erbitten Rickmeldungen zu dem weiteren medizinischen Verlauf und zur Zufriedenheit mit der Arbeit
unseres Zentrums.

Fragebogen an den Gberweisenden Arzt zur Fall-Nachverfolgung:

1.  Antwort bitte markieren:
o es liegen keine Informationen bzgl. der weiteren Abklarung vor
o keine der Empfehlungen konnte umgesetzt werden
o die Befunde bzw. Arztbriefe sind als Anlage beigefligt
o es haben sich noch folgende Aspekte ergeben: (Freitextfeld)

2. Wie schatzen Sie die Unterstlitzung unseres Zentrums bei der Diagnosefindung ein?
o sehr gut
o gut
o befriedigend
o ausreichend
o schlecht
o sehr schlecht

3. Wie schatzen Sie insgesamt die Betreuung an unserem Zentrum ein?
o sehr gut
o gut
o befriedigend
o ausreichend
o schlecht
o sehr schlecht

4.  Haben Sie Anmerkungen/Verbesserungsvorschldge fir unser Zentrum? (Freitextfeld)
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Im Jahresbericht 2023 wurde die Zielsetzung unseres Zentrums fir die Auswertung formuliert, dass
mindestens 90% des Riicklaufes die Unterstiitzung unseres Zentrums bei der Diagnosefindung (Frage

2) mit befriedigend oder besser bewerten.

2024 wurden insgesamt 114 Nachverfolgungen an die iiberweisenden Arzte etwa 12 Monate nach
Versand des Arztbriefes unseres Zentrums verschickt. In 43 Fallen (ca. 38%) haben wir eine Riickmel-
dung erhalten und davon in 30 Fallen die Beantwortung der Frage 2 zur Unterstiitzung unseres Zent-
rums bei der Diagnosefindung. In 83% der Falle (25 mal) ist dokumentiert, dass die niedergelassenen
Arzte die Unterstiitzung des Zentrums als sehr gut bis befriedigend wahrgenommen haben.

2024 durchgefiihrte bzw. fir 2025 geplante MaRkRnahmen zur Prozessoptimierung:

e Kategorisierung der Anmerkungen

e Sofortige telefonische Kontaktierung der niedergelassenen Arzte durch den Direktor des ZESE
bei Beantwortung der Frage 2 und 3 mit ,schlecht” und ,sehr schlecht”.

4. Anzahl und Beschreibung der (mit-)gestalteten Fort- und Wei-

terbildungsveranstaltungen des ZESE und seiner Typ B-Zentren

im Jahr 2024

Zentrum/ betreute Erkrankungen bzw. Erkrankungsgruppen/Fort-
und Weiterbildungsveranstaltungen

Datum der Veranstaltung

Typ A-Zentrum

Treffen der Arbeitsgemeinschaft der Zentren fiir Seltene Erkrankungen (AG 21.06.2024

ZSE) 27.11.2024
25.01.2024
21.03.2024

Interdisziplinare klinikumsinterne Fallkonferenzen des ZESE (von der Baye- 16.05.2024

rischen Arztekammer als Fortbildungsveranstaltung anerkannt) 18.07.2024
26.09.2024
14.11.2024

Zentrumsibergreifende Fallkonferenz tGber das System Konsil-SE 12.09.2024

Journal Club des ZESE 27.11.2024

Christiane Herzog Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfranken

19. Wiirzburger Mukoviszidosefortbildung 20.04.2024

Craniofaciales Centrum Wiirzburg (CFCW)

10 Jahre ZESE - CRANIO-Net-selten anders!? 29.02.2024

Educational Day DGNC Jahrestagung Gottingen; Kl. Patienten - KI. Prob- 09.06.2024

leme

Wirzburger Padiatrischer Pflegetag, FOA - OP Techniken 17.09.2024

Let's discuss Osteo: Kraniosynostosen 09.10.2024
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Fabry Zentrum fiir interdisziplindre Therapie Wiirzburg (FAZIT)

Interdiziplindres Zoom Meeting

15.01.2024

Fabry-Patiententreffen, iPark Hotel Reichenberg

20.-21.01.2024

8. FOLD-Symposium in Berlin, Amicus

26.-27.01.2024

WORLD Kongress in Orlando

05.-10.02.2024

M. Fabry Fortbildung fir Stationsschwestern M33/34

22.02.2024

Fabry Univ. Congress in Bologna, Italien

23.02.2024

Fabry-Masterclass in Frankfurt, Takeda

23.-24.02.2024

Follow Fabry, in Berlin

29.02.-01.03.2024

DGK Jahrestagung Mannheim

03.-06.04.2024

Fabry diagnosis, monitoring and management online, China

15.04.2024

Internationales 8. Fabry updated Congress, Hamburg

01.-03.06.2024

Fabry Center Zirich, Schweiz, Audit Gruppe

19.09.2024

Nationales Fabry Center Bologna, Italien, Audit

12.10.2024

Int Fabry Congress, Neapel, Italien

02.-03.12.2024

Sarkoidosezentrum

Rheuma und Lunge 04.12.2024
Wiirzburger Zentrum fiir Neurofibromatosen (WZNF)
Nervclub-Tagung 2024 22.02.2024

Nervkurs-Weiterbildung: Diagnostik u Therapie peripherer Nerventumoren
inkl. Neurofibromatose

12.15.05.2024

Europ. Schadelbasistagung: Horrehabilitation

05.06.2024

Gesellschaft fiir Schadelbasischirurgie

18.-20.10.2024

Mannheim HNO-Fortbildung 02.11.2024
Alexion Advisory Board on Oncological Treatment in Neurofibromatosis 27.11.2024
Typel

Zentrum fiir Achalasie und andere Osophagusmotilititsstorungen

Achalasia -State of the Art work-up and therapy 28.05.2024

Dysphagie Symposium Kassel

27.-28.09.2024

Zentrum fiir angeborene Blutzellerkrankungen

Suddeutsche Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin: Modul Kinderha-

. 04.05.2024
matologie
Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen
Linear IgA dermatosis (LAD) - ERN SKIN 27.11.2024
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Lineare IgA Dermatose (Labor) 10.12.2024
Neue Therapiekonzepte fiir B-Lymphozyten-vermittelte Autoimmuner-

. . o 04.12.2024
krankungen (insbes. Pemphigus und Pemphigoid)
Zentrum fiir Genetische Herz- und GefaBerkrankungen (ZGH)
Kardiorefresher Dresden: Vortrag zum Thema: Kardiogenetik 23.05.2024
Herzaktion Weimar: Kardiogenetische Fallvorstellungen 01.06.2024
Symposium: HYPERTROPHIC CARDIOMYOPATHY — MECHANICS, ENERGET- 06.06.2024
ICS & PATIENT CARE o
Vortrag zur Weiterbildung von Herzinsuffizienz Schwestern und MFAs zum 18.06.2024
Thema: Genetische Ursachen der Herzinsuffizienz-Was ist wichtig? 09.12.2024
Kardioevent: 4 Vortrage: Diagnostische Herausforderungen bei hypertro-
phiertem Herzmuskel; Myosin-Inhibitoren bei der HOCM Behandlung;

. . . . . 22.06.2024

Neue Therapeutika bei genetischen Kardiomyopathien; Stellenwert der
Septumreduktionstherapien bei HOCM
Vortrag: Kardiomyopathien — Wann ist eine genetische Untersuchung sinn- 30.07.2024

voll? Arztefortbildung

6th Zurich International Symposium on Arrhythmogenic Cardiomyopa-
thies: Work on a new international expert consensus document
on arrhythmogenic cardiomyopathy

19.-20.09.2024

Herzwochen: Starke dein Herz-Herzschwéache erkennen und behandeln

21.11.2024

Zentrum fiir genetische Innenohrstérungen (2Gl)

Course of Microsurgery of the middle ear, HNO Wiirzburg

26.-28.02.2024

Hearing RT 17.09.2024
Fortbildung im Horfriihférderzentrum Wirzburg: Progrediente Horstorung 27.09.2024
Zentrum fiir das Multiple Myelom

Post-ASH-Seminar: Klinische Neuerungen der Himatologie 31.01.2024

6th Wiirzburg Myeloma Workshop am UKW

10.-11.05.2024

Myelom-Forum am UKW 04.07.2024
EreeubeSkEc:I;egr:g;c?:;eLijr:(S\;er Onkologie, Nachlese vom Amerik. und Europ. 28.09.2024
Hama-Onko-Forum: Workshop ,,Big Five der Krebserkrankungen“ am UKW 06.11.2024
8. Digitales Myelomforum 2024 23.11.2024
Zentrum fiir Deletionssyndrom 22q11.2 (ZEDE22q11)

Interne Fortbildung KJPPP Wiirzburg 27.02.2024

Familienkongress Wir sind 22Q e.V. Frihjahr

19.-20.04.2024

13th Biennial International 22g11.2 Scientific Conference

16.-18.07.2024
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DGKIJP Kongress 2024

18.-21.09.2024

Wir sind 22Q MyTime

03.-04.10.2025

Familienkongress Wir sind 22Q e.V. Herbst

15.11.2024

Zentrum fiir endokrine Tumore (ZET)

Nebennierenkarzinom - Informationstag fiir Patient*innen und Angehorige

13.04.2024

5th COST Harmonis@tion Adrenal Tumor Masterclass

15.-16.04.2024

6th COST Harmonis@tion Adrenal Tumor Masterclass

02.10.2024

9th International Adrenal Cancer Symposium

22.-23.11.2024

Zentrum fiir kongenitale Katarakt

Aktuelles aus der Kinderaugenheilkunde, Strabologie und Neuroophthal-

mologie 23.11.2024
Zentrum fiir Maligne Hyperthermie

Il;er;iela(tuenI;/Iear:igne Hyperthermie und Anasthesie bei Neuromuskularen Er- 20.02.2024
Zentrum fiir Primare Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen
Immundefekte - zwischen Infektionsanfalligkeit und Autoimmunitat, DSAI 06.07.2024
Zentrum fiir Riesenzellarteriitis (ZeRi)

21. Jahrestagung des Wiirzburger Rheumazentrums 24.02.2024

Zentrum fiir seltene Bewegungsstorungen

Neuroforum (teilweise Mitgestaltung)

jeden Mittwoch im Semester

Neurowissenschaftliches Grundlagenseminar

jeden Donnerstag im Semester

Motorik-AG der Neurologischen Klinik

1x pro Monat im Semester

Fortbildung fiir Selbsthilfegruppen

unregelmaRig

CPMS Konferenzen ERN-RND

jeden Monat

Zentrum fiir seltene Hormonstérungen

Jahrestagung der Deutschen Gesellschaft fiir Endokrinologie Rostock 06.-08.3.2024
Endokrlnologlfche Fortblldu.n.gs-lnhalte der Jahrestagung der Deutschen 13.-16.4.2024
Gesellschaft fiir Innere Medizin
Praktische Endokrinologie 29.06.2024
European Soaet'y of Endocrinology Clinical Update on adrenal and cardio- 24.09.2024
vascular endocrinology
Praktische Endokrinologie 23.10.2024
Eurc?pean Society of Endocrinology Adrenal Patient Forum on Adrenal In- 15.11.2024
sufficiency
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Nebenniereninsuffizienz-Schulungszertifizierung 20.11.2024

27. Intensivkurs fur Klinische Endokrinologie 20.-23.11.2024

Zentrum fiir seltene neuromuskulare Erkrankungen

Neuropathischer Schmerz: Definition und Erkrankungen (NervClub) 23.02.2024
14.03.2024

. 20.06.2024
Neuromuskulare Fallkonferenzen 17.10.2024
19.12.2024

Hereditadre Spastische Spinalparalyse - von Striimpell-Lorraine zu Treat HSP 11.12.2024

(Neuroforum)

5. Darstellung der MalRnahmen zum strukturierten Austausch tber
Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen
Zentren fur Seltene Erkrankungen

Das ZESE nimmt (iber verschiedene Netzwerke an einem strukturierten Austausch tGber Therapieemp-
fehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren fir Seltene Erkrankungen teil.

Uber die Plattform Konsil-SE fanden 2024 Fallkonferenzen unter Beteiligung mehrerer Zentren fiir Sel-
tene Erkrankungen statt. Die Vorbereitung, der Ablauf und die Zusammenfassung der Ergebnisse die-
ser Fallkonferenzen sind in einem entsprechenden SOP-Dokument geregelt.

Vertreter des Typ A-Zentrums und der Typ B-Zentren sind an der Erstellung von Leitlinien beteiligt und
nehmen an Qualitatszirkeln sowie Benchmarking-Treffen national und international teil, bei denen die
Behandlungserfolge strukturiert evaluiert und verbessert werden.

Viele Typ B-Zentren des ZESE sind in nationale Referenznetzwerke eingebunden, die neben der Erstel-
lung von Leitlinien auch zentrenibergreifende Fallkonferenzen durchfiihren. Das ZESE Typ A-Zentrum
koordiniert dabei die Aktivitdten im CRANIO-Net.

Die Europdischen Referenznetzwerke (ERNs) fiihren mit Beteiligung europaischer Expertenzentren
Fallbesprechungen zur Diagnosefindung und Therapieempfehlungen durch, an denen Vertreter des
Universitatsklinikums Wiirzburg, die in den jeweiligen Netzwerken aktiv sind, teilnehmen. Der Ablauf
dieser Fallkonferenzen ist durch die Europdische Kommission und die Leitung des jeweiligen ERNs so-
wie die Struktur der IT-Plattform Clinical Patient Management System (CPMS) vorgegeben.

6. Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherten Diag-
nosen gegenuber bisher unklaren Diagnosen

Insgesamt wurden im ZESE mit seinen angeschlossenen Typ B-Zentren bei 471 Patienten mit bisher
unklaren Diagnosen durch humangenetische Analysen eine Diagnose gesichert.
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7. Leitlinien und Konsensuspapiere, an denen das ZESE und seine
Typ B-Zentren 2024 mitgearbeitet haben

Typ A-Zentrum
e AWMF: 083-048. S3-Leitlinie: Versorgung seltener, genetisch bedingter Erkrankungen der
Zdhne (veroffentlicht 06/2024)
e AWMF: 166-006. S3-Leitlinie: Cystinose (vertffentlicht 11/2024)

Craniofaciales Centrum Wiirzburg (CFCW)

e AWMF: 006-102. S2k-Leitlinie: Hydrozephalus im Kindesalter (2024 in Entwicklung, veroffent-
licht 04/2025)

Wiirzburger Zentrum fiir Neurofibromatose (WZNF)

o AWMF: 030-036. Sl-Leitlinie: Clusterkopfschmerz und trigeminoautonome Kopfschmerzen
(2024 in Entwicklung, geplante Fertigstellung 05/2025)

Zentrum fiir angeborene Blutzellerkrankungen

e AWMTF: 086-003. S2k-Leitlinie: Diagnostik von Thrombozytenfunktionsstérung — Thrombozyto-
pahtien (veroffentlicht 07/2024)

o AWMF: 086-004. S2k-Leitlinie: Therapie angeborener thrombozytérer Erkrankungen (2024 in
Uberarbeitung, geplante Fertigstellung 12/2025)

e Diagnosis and management of pyruvate kinase deficiency: international expert guidelines —
The Lancet Haematology: https://pubmed.ncbhi.nlm.nih.gov/38330977/ (veroffentlicht
03/2024)

e Beta-Thalasdmie — Leitlinien Onkopedia: https://www.onkopedia.com/de/onkopedia/guide-
lines/beta-thalassaemie/@ @guideline/html/index.html (2024 in Entwicklung, veroffentlicht
06/2025)

Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen
e AWMF: 013-071. S2k-Leitlinie: Diagnostik und Therapie des Pemphigus vulgaris / foliaceus und
des bullésen Pemphigoids (2024 in Uberarbeitung, geplante Fertigstellung 12/2025)
e S2k guidelines on diagnosis and treatment of linear IgA dermatosis initiated by the European
Academy of Dermatology and Venereology — Journal of the European Acadamy of Dermatology
and Venereology: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38421060/ (veroffentlicht 06/2024)

Zentrum fiir Genetische Herz- und GefaBerkrankungen (ZGH)

e Pocket-Konsensuspapier Version 2024: Gendiagnostik bei kardiovaskulédren Erkrankungen —
Konsensuspapier der Deutschen Gesellschaft fiir Kardiologie (DGK) und der Deutschen Gesell-
schaft fiir Pddiatrische Kardiologie (DGPK) https://leitlinien.dgk.org/files/32 2024 po-
cket konsensuspapier gendiagnostik.pdf

Zentrum fiir genetische Innenohrstérungen (ZGl)

o  AWMF:017-005. S2k-Leitlinie: Akute Otitis media (2024 in Entwicklung, geplante Fertigstellung
07/2025)

Zentrum fiir das Multiple Myelom

o AWMF: 032-0540L. S3-Leitlinie: Supportive Therapie bei onkologischen Patientinnen — inter-
disziplindre Querschnittsleitlinie (2024 in Uberarbeitung, Uberarbeitung beendet 04/2025)
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e European Myeloma Network Group review and consensus statement on primary plasma cell
leukemia — Annals Of Oncology: Official Journal of the European Society for Medical Oncology:
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39924085/ (2024 in Entwicklung, ver&ffentlicht 04/2025)

Zentrum fiir Deletionssyndrom 22q11.2

e AWMF 028-049: S3 Leitlinie: Deletions- und Duplikationssyndrom 22q11.2 im Kindes-, Jugend-
und Erwachsenenalter (2024 in Entwicklung, geplante Fertigstellung 09/2025)

Zentrum fiir endokrine Tumore (ZET)

e AWMF 031-0560L: S3 Leitlinie: Schilddriisenkarzinom (in Entwicklung, veréffentlicht 07/2025)

e Update europ. ESE-ENSAT-Nebennierenkarzinom-Leitlinie (2024 in Uberarbeitung, geplante
Fertigstellung 2027)

e Management of phaeochromocytoma and paraganglioma in patients with germline SDHB
pathogenic variants: an international expert Consensus statement - Nature Reviews Endocri-
nology: https://pubmed.nchi.nlm.nih.gov/38097671/ (vertffentlicht 03/2024)

e International consensus on mitotane treatment in pediatric patients with adrenal cortical tu-
mors: indications, therapy, and management of adverse effects — European Journal of Endo-
crinology: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38552173/ (verdffentlicht 03/2024)

e International consensus statement on the diagnosis and management of phaeochromocytoma
and paraganglioma in children and adolescents - Nature Reviews Endocrinology: https://pub-
med.ncbi.nlm.nih.gov/39147856/ (vertffentlicht 12/2024)

Zentrum fiir Maligne Hyperthermie
e Recognition and management of a malignant hyperthermia crisis: updated 2024 guideline from
the European Malignant Hyperthermia Group — British Journal of Anaesthesia: https://pub-
med.ncbhi.nlm.nih.gov/39482150/ (2024 in Entwicklung, ver&ffentlicht 01/2025)

Zentrum fiir Primdre Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen

e AWMF: 113-001. S3 Leitlinie: Diagnostik auf Vorliegen eines primdren Immundefekts - Abkld-
rung von Infektionsanfdlligkeit, Inmundysregulation und weiteren Symptomen von primdren
Immundefekten (2024 in Entwicklung, ver6ffentlicht 07/2025)

Zentrum fiir Riesenzellarteriitis (ZeRi)

e Recommendations for defining giant cell arteritis fast-track clinics. English version — Zeitschrift
fir Rheumatologie: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38832967/ (veroffentlicht 12/2024)

Zentrum fiir seltene Bewegungsstérungen

e Recommendations for optimal interdisciplinary management and healthcare settings for pa-
tients with rare neurological diseases — Orphanet Journal Of Rare Diseases: https://pub-
med.ncbi.nIm.nih.gov/38347616/ (verdffentlicht 02/2024)

e Outcomes after medical treatment for primary aldosteronism: an international consensus and
analysis of treatment response in an international cohort — The Lancet Diabetes & Endocrinol-
ogy: https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39824204/ (2024 in Entwicklung, verdffentlicht
02/2025)

Zentrum fiir seltene Hormonstérungen

e FEuropean Society of Endocrinology and Endocrine Society Joint Clinical Guideline: Diagnosis and
Therapy of Glucocorticoid-induced Adrenal Insufficiency — The Journal of Clinical Endocrinology
& Metabolism. https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38724043/ (veroffentlicht 06/2024)

e AWMF: 089-005. S2k Leitlinie: Diagnostik und Behandlung der Nebenniereninsuffizienz bei Er-
wachsenen (2024 angemeldet, geplante Fertigstellung 12/2025)
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https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39924085/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38097671/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38552173/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39147856/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39147856/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39482150/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39482150/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38832967/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38347616/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38347616/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39824204/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38724043/

e European Society of Endocrinology and Endocrine Society Joint Clinical Guideline: AVP defi-
ciency (2024 in Entwicklung)

Zentrum fiir seltene neuromuskulare Erkrankungen

e AWMF 030-067. S1 Leitlinie: Diagnostik bei Polyneuropathien (veroffentlicht 04/2024)

o AWMF 030-130. S2e Leitlinie: Therapie akuter und chronischer immunvermittelter Neuropa-
thien und Neuritiden (2024 in Uberarbeitung, geplante Fertigstellung 10/2025))

e AWMF 022-008. S3 Leitlinie: Diagnose und Therapie des Guillain-Barré Syndroms im Kindes-
und Jugendalter (ICD-10: G61.0) (2024 in Uberarbeitung, geplante Fertigstellung 09/2026)

8. Nennung der Studien zu Seltenen Erkrankungen, an denen das
Zentrum teilnimmt

Laufende Projekte und Studien des Typ A-Zentrums in 2024

e Netzwerk des Bayerischen Arbeitskreises fir Seltene Erkrankungen BASE-Netz (Sponsor: Bay-
erisches Staatsministerium fiir Wissenschaft und Kunst)

e UTN: Universitdres Telemedizin Netzwerk (Sponsor: Bundesministerium fiir Bildung und For-
schung (BMBF), Projekt aus dem Netzwerk Universitatsmedizin (NUM))

e JARDIN: Joint Action , Integration der European Reference Networks — ERNs in nationale Ge-
sundheitssysteme” (Sponsor: Europaische Kommission)

Laufende Projekte und Studien der Typ B-Zentren in 2023

Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfranken

e VX18-809-127: A Non-interventional Study in Germany and Austria to Describe the Standard
of Care, Reasons for Changes in Cystic Fibrosis Therapy Decisions, and Healthcare Resource
Utilization in F508del Homozygous Cystic Fibrosis Patients Who Initiated Orkambi® Treatment
Between the Ages of 2 Through 11 Years

e VX20-121-104: A Phase 3, Open-label Study Evaluating the Long-term Safety and Efficacy of
VX-121 Combination Therapy in Subjects With Cystic Fibrosis

e Ermittlung der optimalen Belastungssteigerung fiir eine Fahrradergometrie bei chronischen
Lungenerkrankungen

Fabry Zentrum fiir interdisziplindre Therapie Wiirzburg (FAZIT)

e MODIFY-Ole: A multi-center, open-label, uncontrolled, single-arm, extension study to deter-
mine the long-term safety and tolerability of oral lucerastat in adult subjects with Fabry
Multizentrische, offene, unkontrollierte, einarmige Verlangerungsstudie zur Bestimmung der
langfristigen Sicherheit und Vertraglichkeit von Lucerastat bei erwachsenen Patienten mit
Morbus Fabry

e HEAL-FABRY: Monozentrische Prospektive Beobachtungsstudie: Prospektive Fabry-Kohorten-
studie zur Evaluation von Pradiktoren fiir das Auftreten von Herzinsuffizienz und plétzlichem
Herztod

e Fabry-Registry NXT: Multizentrische Prospektive Beobachtungsregisterstudie

o FollowMe: Safety-Registry: Multizentrische Prospektive Beobachtungsregisterstudie

e PERIDOT: A Randomized, Double-blind, Placebo-controlled, 12-month Phase 3 Study to Evalu-
ate the Effect of Venglustat on Neuropathic and Abdominal Pain in Male and Female Adults
with Fabry Disease who are Treatment-naive or Untreated for At least 6 Months
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CARAT: A randomized, open-label, parallel-group, 18-month Phase 3 study to evaluate the ef-
fect of venglustat compared with usual standard of care on left ventricular mass index in pa-
tients with Fabry disease and LV-hypertrophy

STAAR: A Phase I/Il, Multicenter, Open-Label, Single-Dose, Dose-Ranging Study to Assess the
Safety and Tolerability of ST-920, an AAV2/6 Human Alpha Galactosidase A Gene Therapy in
Subjects with Fabry Disease

GOPEG: German observational multicenter study of patients with Fabry disease under enzyme
replacement therapy with pegunigalsidase-alfa

Interdisziplindres Amyloidosezentrum Nordbayern

HELIOS-B; open lable extension: A Phase 3, Randomized, Double blind, Placebo-controlled,
Multicenter Study to Evaluate the Efficacy and Safety of Vutrisiran in Patients with Transthy-
retin Amyloidosis with Cardiomyopathy (ATTR Amyloidosis with Cardiomyopathy), ALN-
TTRSCO2

A Phase 3 Global, Double-Blind, Randomized, Placebo-Controlled Study to Evaluate the Effi-
cacy and Safety of ION-682884 in Patients with Transthyretin-Mediated Amyloid Cardiomyo-
pathy (ATTR CM); ION-682884-CS2

CAEL101-301: A Study to Evaluate the Effectiveness and Safety of CAEL-101 in Patients With
Mayo Stage lllb AL Amyloidosis

Cael101-302: A Study to Evaluate the Effectiveness and Safety of CAEL-101 in Patients With
Mayo Stage llla AL Amyloidosis

MATTR: Efficacy and safety of NNC6019-0001 at two dose levels in participants with transthy-
retin amyloid cardiomyopathy (ATTR CM)

CArdiag: Efficacy of [18F] Florbetaben PET for Diagnosis of Cardiac AL Amyloidosis

Wiirzburger Zentrum fiir Neurofibromatosen (WZNF)

KFO 5001 RESOLVE Pain: Structural and molecular basis of pain and resolution in genetically
determined neuropathies

KOMET: A Phase lll, Multicentre, International Study with a Parallel, Randomised, Double-
blind, Placebo-controlled, 2 Arm Design to Assess the Efficacy and Safety of Selumetinib in
Adult Participants with NF1 who have Symptomatic, Inoperable Plexiform Neurofibromas
(D134BC00001)

Achalasiezentrum - Zentrum fiir Achalasie und andere Osophagusmotilititsstorungen

Peroral Endoscopic Versus Laparoscopic Myotomie for Treatment of Idiopathic Achalasie: A
Prospective Randomized Multicenter Trial

Genetikstudie Achalasie

Stellenwert der routinemafRigen postoperativen Endoskopie nach POEM in und auRerhalb der
Lernkurve

Einfluss von Vorinterventionen auf die Sicherheit der Hellermyotomie und POEM

Achalasie - Versorgungsrealitat in Deutschland

Zentrum fiir angeborene Blutzellerkrankungen

An open-label, multicenter, extension study of AG-348 in adult subjects with Pyruvate Kinase
Deficiency previously enrolled in AG-348 studies (Protocol AG348-C-011)

Pyruvate Kinase Deficiency Global Longitudinal Registry (Protocol AG348-C-008)

Fanconi Anemia Registry 01

Patientenregister Seltene Andmien

Patientenregister Sichelzellkrankheit
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e A Phase 3, Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo-Controlled Study to Evaluate the
Efficacy and Safety of Mitapivat in Pediatric Subjects With Pyruvate Kinase Deficiency Who Are
Not Regularly Transfused, Followed by a 5-Year Open-label Extension Period

Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen

e Ballad; ARGX-113-2009 EU CT: 2023-508645-40: A Phase 2/3, Randomized, Double-Blinded,
Placebo-Controlled, Parallel-Group Study to Investigate the Efficacy and Safety of Efgartigimod
PH20 SC in Adult Participants With Bullous (BALLAD) Pemphigoid

e Ballad +; ARGX-113-2010 EudraCT: 2021-003063-10: An Open-label Extension Study of ARGX-
113-2009 to Evaluate the Long-term Safety, Tolerability, and Efficacy of Efgartigimod PH20 SC
in Adult Participants With Bullous Pemphigoid

Zentrum fiir Genetische Herz- und GefiBerkrankungen (ZGH)

e 2021-003536-92: A Phase 3, Multi-Center, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Trial
to Evaluate the Efficacy and Safety of CK-3773274 in Adults With Symptomatic Hypertrophic
Cardiomyopathy and Left Ventricular Outflow Tract Obstruction

e RIDGE_TN-401-0011; NCT06311708: Seroprevalence Study of Pre-existing Antibodies Against
Adenovirus-associated Virus Vector (AAV) in Patients with Plakophilin 2 (PKP2)- associated Ar-
rhythmogenic Right Ventricular Cardiomyopathy (ARVC) — RIDGE

Zentrum fiir genetische Innenohrstérungen (ZGl)

e Identifizierung und Charakterisierung von Genen fir angeborene Horstérungen
e Evaluation kortikale auditorisch evozierte Potentiale zur Verlaufsdiagnostik hérgeschadigter,
mit einer Horhilfe versorgter Kinder

Zentrum fiir das Multiple Myelom

e BMS CA057-008 - SUCCESSOR-2: A Phase 3, Two-stage, Randomized, Multicenter, Open-label
Study Comparing Mezigdomide (CC-92480/BMS-986348), Carfilzomib, and Dexamethasone
(MeziKd) Versus Carfilzomib and Dexamethasone (Kd) in Participants with Relapsed or Refrac-
tory Multiple Myeloma (RRMM)

e AlloRelapseMMStudy - CTC201637: Allogene Stammzelltransplantation im Vergleich zur kon-
ventionellen Therapie als Salvage-Therapie fur Patienten mit rezidiviertem / progredientem
multiplen Myelom nach einer Erstlinientherapie

e BMS CA056025 [ELEMENT-MDS]: A Phase 3, Open-label, Randomized Study to Compare the
Efficacy and Safety of Luspatercept (ACE-536) vs Epoetin Alfa for the Treatment of Anemia Due
to Revised International Prognostic Scoring System (IPSS-R) Very Low, Low, or Intermediate-
Risk Myelodysplastic Syndrome (MDS) in Erythropoietin-stimulating Agent (ESA)-naive Partic-
ipants who are Non-Transfusion Dependent (NTD)

e BMS CA089-1043 (KarMMa-9): A Randomized, Open-Label, Phase 3 Trial to Compare the Effi-
cacy and Safety of Idecabtagene Vicleucel with Lanalidomide Maintenance Versus Lanalido-
mide Maintenance Therapy Alone in Adult Participants with Newly Diagnosed Multiple Mye-
loma Who Have Suboptimal Response After Autologous Stem Cell Transplantation

e CAEL101-301: AELUM Cardiac Amyloid Reaching for Extended Survival A Phase 3, Double-
Blind, Multicenter Study to Evaluate the Efficacy and Safety of CAEL-101 and Plasma Cell Dys-
crasia Treatment Versus Placebo and Plasma Cell Dyscrasia Treatment in Plasma Cell Dyscrasia
Treatment-Naive Patients with Mayo Stage Illb AL Amyloidosis

Zentrum fiir Deletionssyndrom 22q11.2
e Deep Phenotyping bei Deletionssyndrom und Duplikationssyndrom 22g11.2 (22gDel/22qDup)
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Zentrum fir endokrine Tumore (ZET)

Cabo-ACC: A Multi center, Open-label, Phase Il Study to Evaluate the Efficacy and Safety of
Cabozantinib in Advanced (Unresectable or Metastatic) Adrenocortical Carcinoma
FIRST-MAPPP: First International Randomised STudy in MAlignant Progressive Phaeochromo-
cytoma and Paraganglioma (FIRST-MAPPP) — Sunitinib vs. Placebo

A Phase 2 Study to Evaluate the Efficacy and Safety of Belzutifan (MK-6482, formerly PT2977)
Monotherapy in Participants with Advanced Pheochromocytoma/Paraganglioma (PPGL) or
Pancreatic Neuroendocrine Tumor (pNET)

COMPETE: A prospective, randomised, Controlled, Open-label, Multicentre phase Il study to
evaluate efficacy and safety of Peptide Receptor Radionuclide Therapy (PRRT) with 177Lu-Edo-
treotide compared to targeted molecular therapy with Everolimus in patients with inoperable,
progressive, somatostatin receptor-positive (SSTR pos.), neuroendocrine tumours of gastroen-
teric or pancreatic origin (GEP-NET). 177Lu-edotreotide vs. everolimus in GEP-NET

LUNET: Peptide Receptor Radionuclide Therapy (PRRT) With 177Lu-DOTATATE in Advanced
Gastro-entero Pancreatic Neuroendocrine Tumors

Zentrum fiir Primare Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen

trained FEVER: A prospective, non-interventional study in patients with periodic fever syn-
dromes to evaluate clinical manifestation, inborn and acquired etiopathogenetic mechanisms
as well as psychosocial stress factors

P-CID: A prospective outcome study on patients with profound combined immunodeficiency

Zentrum fiir Riesenzellarteriitis

SELECT-GCA: Giant Cell Arteritis: Phase 3 Safety and Efficacy Study of Upadacitinib in Subjects
with Giant Cell Arteritis: SELECT-GCA

GCAPTAIN: Phase Il study of efficacy and safety of secukinumab versus placebo, in combina-
tion with glucocorticoid taper regimen, in patients with giant cell arteritis (GCA)

GigAINT: Efficacy and Safety of secukinumab in patients with new onset of giant cell arteritis
who are in clinical remission M16-852 Upadacitinib

REPLENISH: Pahse Il study of efficacy and safety of secukinumab versus placebo, in combina-
tion with glucocorticoid taper regimen, in patients with polymyalgia rheumatica (PMR)

Zentrum fiir seltene Bewegungsstérungen

ENROLL-HD: A worldwide observational study for Huntington’s disease families

DysTract: Erforschung und Behandlung Dystonder Erkrankungen

Stimtox: Eine randomisierte, sham kontrollierteVergleichsstudie von tiefer Hirnstimulation des
Globus pallidus internus versus Botolinumtoxintherapie bei zervikaler Dystonie

DIPS: Explorative Studie zur Bild- und Computergestiitzten Einstellung fiir die Tiefenhirnstimu-
lation bei Dystonie-Patienten

Zentrum fiir seltene Hormonstérungen

CALYPSO: A Phase 3 multicenter, randomized, placebo-controlled, double-blind study to eval-
uate the efficacy and safety of Enoparatide (AZP-3601), a parathyroid hormone receptor ago-
nist, in patients with chronich hypoparathyroidism

PARADIGHM: Physicians Advancing Disease Knowledge in Hypoparathyroidism

452: OL Extension Study of the Safety of Relacorilant in Patients with Endogenous Cushing
Syndrome

PATHFNDR-2: A Randomized, Controlled, Multicenter Study to Evaluate the Safety and Efficacy
of Paltusotine in Subjects with Non-pharmacologically Treated Acromegaly. Paltusotine Acro-
megaly Therapy Featuring a Non-Invasive Daily Regimen
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e PROSAI: Register und Biomaterialsammlung von Patienten mit chronischer Nebenniereninsuf-
fizienz

e INSIGHTS-GHT: INvestigating SIGnificant Health TrendS in Growth Hormone Treatments Reg-
istry

e Linc-6: A non-interventional study to assess the long-term safety and efficacy of Osilodrostat
in patients with endogenous Cushing syndrome

e TOASST: Glucocorticoid withdrawal and glucocorticoid-induced adrenal insufficiency: a ran-
domized controlled multicenter trial. Taper Or Abrupt Steroid STop.

e Hypoparathyroidismus Register

Zentrum fiir kindliche Knochenerkrankungen
e Register ALX-HPP-501

Zentrum fiir seltene neuromuskuladre Erkrankungen
e LIPCAL-ALS Il: Multizentrische, randomisierte, placebo-kontrollierte Studie mit hochkalori-
scher fett-basierter Nahrungserganzung hohe vs. niedrige DosisROCK-ALS-Studie: Fasudil vs.
Placebo
Edavarone-Studie: Edaravone p. o.
EARLY-/TEAR-ALS-Studie: Biomarker
SMArtCare: Register flir Spinale Muskelatrophie
MNDnet: Register flir Motoneuronerkrankungen
o KKPNS: Register und Bioprobenbank des "Kompetenznetz Peripherer Nerv" fiir Immunneuro-
pathien
e iMMersioN: Studie zum Verlauf der Multifokalen Motorischen Neuropathie

9. Publikationen 2024, an denen das ZESE und seine Typ B-Zentren
mitgearbeitet haben

Typ A- Zentrum

Deutsche Gesellschaft fir Kinderzahnmedizin e.V. (DGKiZ), Deutsche Gesellschaft flr Prothetische
Zahnmedizin und Biomaterialien (DGPro), Deutsche Gesellschaft fiir computergestiitzte Zahnheil-
kunde (DGCZ), Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik (GfH), Deutsche Gesellschaft fir Zahn-,
Mund- und Kieferheilkunde (DGZMK): S3-Leitlinie, Versorgung seltener, genetisch bedingter Er-
krankungen der Zihne, Version 1.0, 2024, Verfligbar unter: https://register.awmf.org/assets/gui-
delines/083-0481 S3 Versorgung seltener genetisch bedingter Erkrankungen Zaehne 2025-
04.pdf, Zugriff am 29.10.2025.

Gesellschaft fir Padiatrische Nephrologie e.V. (GPN): S3-Leitlinie flr Cystinose, Version 1.0, 2024,
Verfigbar unter https://register.awmf.org/assets/guidelines/166-006] S3 Cystinose 2025-
06.pdf, Zugriff am 29.10.2025.

Zoch M, Gierschner C, Andreeff AK, Henke E, Sedlmayr M, Miiller G, Tippmann J, Hebestreit H,
Choukair D, Hoffmann GF, Fritz-Kebede F, Toepfner N, Berner R, Biergans S, Verbiicheln R, Schaaf
J, Fleck J, Wirth FN, Schepers J, Prasser F. Secondary use of patient data within decentralized stud-
ies using the example of rare diseases in Germany: A data scientist's exploration of process and
lessons learned. Digit Health. 2024  Aug 10;10:20552076241265219. doi:
10.1177/20552076241265219. PMID: 39130526; PMCID: PMC11316959.
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https://register.awmf.org/assets/guidelines/083-048l_S3_Versorgung_seltener_genetisch_bedingter_Erkrankungen_Zaehne_2025-04.pdf
https://register.awmf.org/assets/guidelines/083-048l_S3_Versorgung_seltener_genetisch_bedingter_Erkrankungen_Zaehne_2025-04.pdf
https://register.awmf.org/assets/guidelines/083-048l_S3_Versorgung_seltener_genetisch_bedingter_Erkrankungen_Zaehne_2025-04.pdf
https://register.awmf.org/assets/guidelines/166-006l_S3_Cystinose_2025-06.pdf
https://register.awmf.org/assets/guidelines/166-006l_S3_Cystinose_2025-06.pdf

Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfraken CHZ

Hackenberg S, Renson A, Roseler SM, Baumann |, Topcuoglu MY, Hebestreit H. Padiatrische Rhi-
nologie. Laryngorhinootologie. 2024 May;103(S 01):5188-5213. English, German. doi: 10.1055/a-
2178-2957. Epub 2024 May 2. PMID: 38697148.

Radtke T, Urquhart DS, Braun J, Barry PJ, Waller |, Petch N, Mei-Zahav M, Kramer MR, Hua-Huy T,
Dinh-Xuan AT, Innes JA, McArthur S, Sovtic A, Gojsina B, Verges S, de Maat T, Morrison L, Wood J,
Crute S, Williams CA, Tomlinson OW, Bar-Yoseph R, Hebestreit A, Quon BS, Kwong E, Saynor ZL,
Causer AJ, Stephenson AL, Schneiderman JE, Shaw M, Dwyer T, Stevens D, Remus N, Douvry B,
Foster K, Benden C, Ratjen F, Hebestreit H; Prognostic Value of CPET in CF Study Group. Cardio-
pulmonary Exercise Testing Provides Prognostic Information in Advanced Cystic Fibrosis Lung Dis-
ease. Ann Am Thorac Soc. 2024 Mar;21(3):411-420. doi: 10.1513/AnnalsATS.202304-3170C.
PMID: 37879036; PMCID: PMC10913772.

Schwarz C, Bend J, Hebestreit H, Hogardt M, Higel C, llling S, Mainz JG, Rietschel E, Schmidt S,
Schulte-Hubbert B, Sitter H, Wielplitz MO, Hammermann J, Baumann I, Brunsmann F, Dieninghoff
D, Eber E, Ellemunter H, Eschenhagen P, Evers C, Gruber S, Koitschev A, Ley-Zaporozhan J, Dles-
berg U, Mentzel HJ, NiUBlein T, Ringshausen FC, Sedlacek L, Smaczny C, Sommerburg O, Sutharsan
S, Vonberg RP, Weber AK, Zerlik J. S3-Leitlinie: Lungenerkrankung bei Mukoviszidose — Pseudo-
monas aeruginosa [CF Lung Disease - a German S3 Guideline: Pseudomonas aeruginosa]. Pneumo-
logie. 2024 Jun;78(6):367-399. German. doi: 10.1055/a-2182-1907. Epub 2024 Feb 13. Erratum in:
Pneumologie. 2024 Jun;78(6):e2. doi: 10.1055/a-2278-6685. PMID: 38350639.

Zoch M, Gierschner C, Andreeff AK, Henke E, Sedlmayr M, Miiller G, Tippmann J, Hebestreit H,
Choukair D, Hoffmann GF, Fritz-Kebede F, Toepfner N, Berner R, Biergans S, Verbiicheln R, Schaaf
J, Fleck J, Wirth FN, Schepers J, Prasser F. Secondary use of patient data within decentralized stud-
ies using the example of rare diseases in Germany: A data scientist's exploration of process and
lessons learned. Digit Health. 2024 Aug 10;10:20552076241265219. doi:
10.1177/20552076241265219. PMID: 39130526.

Craniofaciales Centrum Wiirzburg (CFC)

Faber J, Linz C, Bohm H, Kunz F, Schweitzer T. Stable fixation using absorbable sutures in cranio-
facial surgery in patients over 24 months of age-a retrospective study. Childs Nerv Syst. 2024
Aug;40(8):2545-2550. doi: 10.1007/s00381-024-06377-w. Epub 2024 Apr 8. PMID: 38587625;
PMCID: PMC11269337.

Fabry Zentrum fiir interdisziplindre Therapie Wiirzburg (FAZIT)

Batista JL, Hariri A, Maski M, Richards S, Gudivada B, Raynor LA, Ponce E, Wanner C, Desnick RJ.
Reduction in kidney function decline and risk of severe clinical events in agalsidase beta-treated
Fabry disease patients: a matched analysis from the Fabry Registry. Clin Kidney J. 2024 Jul
2;17(8):sfae194. doi: 10.1093/ckj/sfae194. Erratum in: Clin Kidney J. 2024 Oct 17;17(10):sfae304.
doi: 10.1093/ckj/sfae304. PMID: 39139182; PMCID: PMC11320591.

Blanco R, Rico-Ramirez Y, Hermida-Ameijeiras A, Abdullah IMS, Lau K, Alvarez-Rubio J, Fortuny E,
Martinez-Monzonis A, Nowak A, Nordbeck P, Veras-Burgos C, Pons-Llinares J, Rossi E, Caimi-Mar-
tinez F, Bosch-Rovira T, Alamar-Cervera M, Ruiz-Pizarro V, Torres-Juan L, Heine-Suiier D, Ripoll-
Vera T. Phenotypic Expression and Outcomes in Patients with the p.Arg301GIn GLA Variant in An-
derson-Fabry Disease. Int J Mol Sci. 2024 Apr 12;25(8):4299. doi: 10.3390/ijms25084299. PMID:
38673884; PMCID: PMC11050256.
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Hofmann L, Griiner J, Klug K, Breyer M, Klein T, Hochheimer V, Wagenhd&user L, Wischmeyer E,
Ugeyler N. Elevated interleukin-8 expression by skin fibroblasts as a potential contributor to pain
in women with Fabry disease. PLoS One. 2024 Apr 9;19(4):e0300687. doi: 10.1371/jour-
nal.pone.0300687. PMID: 38593151; PMCID: PMC11003625.

Klein A, Klug K, Breyer M, Griiner J, Medala VK, Nordbeck P, Wanner C, Klopocki E, Uceyler N.
Genetic variants of unknown significance in alpha-galactosidase A: Cellular delineation from Fabry
disease. J Inherit Metab Dis. 2024 Jul;47(4):805-817. doi: 10.1002/jimd.12743. Epub 2024 Apr 15.
PMID: 38618884.

Klein T, Griiner J, Breyer M, Schlegel J, Schottmann NM, Hofmann L, Gauss K, Mease R, Erbacher
C, Finke L, Klein A, Klug K, Karl-Scholler F, Vignolo B, Reinhard S, Schneider T, Giinther K, Fink J,
Dudek J, Maack C, Klopocki E, Seibel J, Edenhofer F, Wischmeyer E, Sauer M, Ugeyler N. Small fibre
neuropathy in Fabry disease: a human-derived neuronal in vitro disease model and pilot data.
Brain Commun. 2024 Apr 3;6(2):fcae095. doi: 10.1093/braincomms/fcae095. PMID: 38638148;
PMCID: PMC11024803.

Schindehitte M, Weiner S, Klug K, Holzli L, Nauroth-KreB C, Hessenauer F, Kampf T, Homola GA,
Nordbeck P, Wanner C, Sommer C, Uceyler N, Pham M. Dorsal root ganglion magnetic resonance
imaging biomarker correlations with pain in Fabry disease. Brain Commun. 2024 May
1;6(3):fcael55. doi: 10.1093/braincomms/fcael55. PMID: 38751382; PMCID: PMC11095551.

Sokalski V, Lau K, Cairns T, Sommer C, Ugeyler N, Nordbeck P. Impact of the Covid19 pandemic on
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