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Kontakt 
 

Medizinische Hochschule Hannover 
Dr. med. Vega Gödecke 
Carl-Neuberg-Straße 1 
30625 Hannover 
Telefon 0511-532-3719 
E-Mail zse@mh-hannover.de 
 
Vorstand für Krankenversorgung 
Prof. Dr. med. Dipl. Volkswirt Frank Lammert 
Telefon 0511-532-6030 
E-Mail Lammert.Frank@mh-hannover.de 
 

Zentrum für Seltene Erkrankungen 
Medizinische Hochschule Hannover 
Carl-Neuberg-Straße 1 
30625 Hannover 
www.mhh.de 
www.mhh.de/interdisziplinaere-zentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen  
 

Leitung 
Prof. Dr. med. Torsten Witte 
Telefon 0511-532-3719 
E-Mail zse@mh-hannover.de  
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1. Qualitätsverbessernde Maßnahmen 

 

a) Darstellung des Zentrums für Seltene Erkrankungen 

 
Das Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE) ist eine eigenständige fachübergreifende Einrichtung 

der Medizinischen Hochschule Hannover (MHH). Aufgabe des ZSE ist die Verbesserung der 

medizinischen Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen, wobei eine Erkrankung als 

selten gilt, wenn nicht mehr als fünf von 10.000 Menschen davon betroffen sind. 

Zusammengenommen muss davon ausgegangen werden, dass allein in der Bundesrepublik 

Deutschland mindestens vier Millionen Menschen von einer seltenen Erkrankung betroffen sind, 

insbesondere auch Kinder. 

Bei vielen seltenen Erkrankungen stellt die Diagnosefindung nach wie vor eine Herausforderung dar, 

insbesondere wenn die Symptome keinem typischen klinischen Bild entsprechen oder im Rahmen 

einer fachspezifischen diagnostischen Abklärung nicht alle Aspekte in einem übergeordneten 

Zusammenhang berücksichtigt werden können. Dies führt nicht selten dazu, dass eine Diagnose 

nicht oder erst nach vielen ärztlichen Konsultationen gestellt werden kann. Neben der belastenden 

Unsicherheit über Ursache, Behandlungsmöglichkeiten und Prognose der Erkrankung verlieren 

Betroffene (Patient*innen und Eltern) dabei unter Umständen wertvolle Zeit für medizinisch relevante 

Entscheidungen. 

Die zentrale Aufgabe des ZSE der MHH ist daher, als kooperatives Netzwerk aus Behandelnden und 

Wissenschaftler*innen verschiedener Abteilungen, Patient*innen mit einer seltenen Erkrankung 

übergeordnet zu betreuen, um eine schnellere, zielgerichtete Diagnosestellung zu ermöglichen und 

eine individuelle interdisziplinäre Versorgung anbieten zu können. 

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE) wurde 2011 als Teil des Instituts für Humangenetik der 

Medizinischen Hochschule Hannover gegründet und ist seit 2018 ein eigenständiges Zentrum. Dem 

übergeordneten A-Zentrum sind aktuell 36 B-Zentren angeschlossen (vgl. Abb. 1). 

Die B-Zentren des ZSE der MHH decken dabei den kompletten diagnostischen Bereich für diverse 

Gruppen von Erkrankungen ab, wobei die Kernaufgabe der fachübergreifenden Koordination vom 

A-Zentrum im Sinne eines krankheitsübergreifenden Referenzzentrums übernommen wird. Um eine 

professionelle Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen gewährleisten zu können, 

verfügen die Fachzentrumsleitungen sämtlicher B-Zentren auf ihrem jeweiligen Gebiet über eine 

besondere Expertise in der Behandlung seltener Erkrankungen und stehen wie die Leitung des A- 

Zentrums dem ZSE mit mindestens 20 Wochenstunden als Ansprechpartner*innen für Patient*innen, 

Angehörige, ärztliche Mitarbeiter*innen und weitere Leistungserbringer (z. B. andere 

Krankenhäuser, Reha-Einrichtungen, niedergelassene Ärzt*innen) zur Verfügung. Die Versorgung  
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Abbildung 1: Organigramm A- und B-Zentrum 
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der Patient*innen erfolgt durch interdisziplinäre und interprofessionelle Teams, deren an die 

jeweilige Erkrankung angepasste Zusammenstellung durch das A-Zentrum koordiniert wird. 

Seltene Erkrankungen manifestieren sich häufig bereits in der (frühen) Kindheit. Gerade in diesen 

Fällen ist nicht nur eine zielgerichtete zügige Diagnosefindung für eine adäquate medizinische 

Versorgung ausschlaggebend, auch ein frühzeitiger Beginn einer ambulanten oder stationären 

Behandlung kann entscheidend zur Prognose der jeweiligen Erkrankung beitragen. Daher kooperiert 

das ZSE eng mit dem Zentrum Kinderheilkunde und Jugendmedizin der MHH, welches auch an 13 

B-Zentren beteiligt ist. 

Aktuelle Schätzungen gehen davon aus, dass ein großer Teil aller seltenen Erkrankungen auf 

genetische Faktoren als (Haupt-)Ursachen zurückzuführen ist. Einhergehend mit den wachsenden 

technischen Möglichkeiten hat konsequenterweise die Rolle genetischer Untersuchungen bei der 

Diagnose seltener Erkrankungen in den letzten Jahren kontinuierlich zugenommen. Innerhalb der 

MHH wurde daher die ohnehin enge Zusammenarbeit des Zentrums für Seltene Erkrankungen mit 

dem Institut für Humangenetik weiter intensiviert. Neben sämtlichen gängigen Methoden der 

klassischen und molekularen Karyotypisierung verfügt die MHH über ein überregionales 

molekulargenetisches Labor, welches für eine stetig wachsende Zahl von Krankheitsentitäten und 

Erkrankungsgruppen angepasste Genpanels (auf ein bestimmtes Krankheitsbild abgestimmte 

Zusammenstellungen relevanter Gene) anbietet, die bei entsprechender Indikationsstellung 

untersucht werden können. Technisch erfolgen die Analysen dabei seit 2021 in der Regel per 

Genomsequenzierung (Whole Genome Sequencing), also einer parallelen Untersuchung aller etwa 

20.000 menschlichen Gene auf einmal, wodurch nicht zuletzt für eine umfassende weiterführende 

Auswertung exzellente Voraussetzungen geschaffen sind – auch im Rahmen zahlreicher 

Forschungsprojekte.  

In begründeten Einzelfällen konnte bei Patient*innen nach Vorstellung in der ZSE-eigenen 

Sprechstunde und Vorstellung in der Sprechstunde der Humangenetik mithilfe einer zielgerichteten 

humangenetischen Diagnostik die Diagnose einer seltenen Erkrankung gesichert werden. Bei 

unklarer Diagnose und dem Verdacht auf eine monogenetische seltene Erkrankung besteht 

inzwischen auch die Möglichkeit des Einschlusses in das Modellvorhaben Seltene Erkrankungen nach 

§ 64e SGBB V. Hier erfolgt nach entsprechender Aufklärung und Einwilligung eine Fallvorstellung im 

ZSE Board, und es besteht anschließend, sofern ein positives Votum der multidisziplinären 

Fallkonferenz erfolgt ist, die Option der GKV-Kostenerstattung der Whole genome-Diagnostik.  

Im Jahr 2024 wurden 154 Patient*innen mit bisher unklaren Diagnosen in das Modellvorhaben 

Klinische Genommedizin eingeschlossen (vgl. Abb. 2). In 40,3% der Fälle erfolgten hierbei Single 
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Genomsequenzierungen, bei 2,6% Duo Genomsequenzierungen und bei 53,9% der Patient*innen 

Trio Genomsequenzierungen (betroffene Person und beide Eltern); bei 0,6% wurden mehr als drei 

Familienmitglieder sequenziert. In 2,6% der Fälle konnte keine Gensequenzierung erfolgen (vgl. Abb. 

2). In 11,0% der eingeschlossenen Fälle wurde die klinische Symptomatik durch eine 

krankheitsrelevante Genveränderung erklärt. In 3,2% der Fälle konnten die Symptome durch die 

humangenetische Analyse teilweise geklärt werden. Bei 61,7% erbrachte die humangenetische 

Untersuchung keinen Aufschluss über die Krankheitsursache. 21,4% der Fälle konnten nicht 

abschließend geklärt werden (vgl. Abb. 3).  

 
 

 
Abbildung 2: Einschluss Modellvorhaben Klinische Genommedizin  
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Abbildung 3: Ergebnisse Modellvorhaben Klinische Genommedizin  
   

 

b) Anzahl der im Zentrum tätigen Fachärztinnen und Fachärzte 
 

Im A-Zentrum sind inklusive ZSE-Leitung fünf Fachärztinnen und Fachärzte tätig, in den B-Zentren 

mindestens 45 weitere Fachärztinnen und Fachärzte (siehe oben abgebildetes Organigramm).  

 

c) Netzwerkpartner des ZSE, Art und Anzahl der pro Jahr erbrachten besonderen Aufgaben  

 
Nach unserer Einschätzung ist eine multidisziplinäre auf den Fall zugeschnittene Einbindung 

medizinischer Fachdisziplinen, einschließlich psychosomatischer Mitbeurteilung, essenziell, um eine 

angemessene und fundierte Einschätzung zu den im ZSE eingehenden Anfragen geben zu können. 

Um diese multidisziplinäre Expertise zu gewährleisten, haben wir am ZSE der MHH das „ZSE Board“ 

gegründet. Dieses setzt sich zusammen aus festen Ansprechpersonen der Abteilungen oder Kliniken 

für Nephrologie, Rheumatologie, Kardiologie, Gastroenterologie, Pneumologie, Hämatologie, 

Dermatologie, pädiatrische Pneumologie, pädiatrische Stoffwechselkrankheiten, Neurologie, 

Humangenetik und Psychosomatik. 

Anfragen erreichen uns von hausärztlich tätigen Kolleg*innen, Fachärzt*innen, externen 

Krankenhäusern und von Kolleg*innen innerhalb des Klinikums. Die Vorstellung eines Falls in der 

0

10

20

30

40

50

60

70

Fall durch
pathogene

Variante geklärt

Keine pathogene
Variante

identifiziert

Fall teilweise
geklärt

Ergebnis unklar Sequenzierung
konnte nicht

erfolgen

Klinische Genommedizin Ergebnisse
% der 
eingeschlossenen 
Fälle im Jahr 2024



Zentrum für Seltene Erkrankungen 
 

 
 
 

  

  
BEREICH-257479032-518: vom 08.01.2026 

 
Seite 8 / 24 

 

Konferenz durch die behandelnden externen Kolleg*innen ist möglich. 

Nach intensiver Fallvorbereitung, Prüfung und Bewertung von Patientenakten durch die/den ZSE 

Lotsin/Lotsen (oder den ärztlich Behandelnden) werden in mindestens 50 Fallkonferenzen pro Jahr 

durchschnittlich sechs Fälle besprochen. Neben der Einbindung der festen Ansprechpersonen werden 

regelmäßig zusätzlich wechselnde Ansprechpersonen je nach Fragestellung eingeladen. Auf diesem 

Wege werden alle vollständigen, an das ZSE gerichteten Anfragen zu unklaren Diagnosen in 

Fallkonferenzen be- und eine angemessene Empfehlung ausgesprochen. 

Der vom A-Zentrum organisierte, wissenschaftliche Austausch umfasst neben den wöchentlichen, 

virtuellen Fallkonferenzen auch vier Präsenz-Fallkonferenzen pro Jahr, in denen neben 

Fallvorstellungen im Rahmen der ZSE-Fortbildungsveranstaltung Fokusbeiträge zu gezielt 

ausgewählten seltenen Erkrankungen oder Erkrankungsgruppen präsentiert werden. 

Am ZSE der MHH betrifft ein Großteil der eingehenden Anfragen sogenannte unklare Diagnosen. In 

den letzten Jahren gab es regelhaft zwischen 500 und 600 Anfragen pro Jahr. Die Anzahl der 

Anfragen hat in den letzten Jahren stetig zugenommen, im Jahr 2024 betrug die Anzahl der 

schriftlichen Anfragen 1.347. In der ZSE Ambulanz wurden im gleichen Jahr 461 Patient*innen 

behandelt. Dies zeigt einerseits, wie groß der Bedarf an einer umfassenden Versorgung ist, und 

andererseits die Herausforderungen in medizinisch- therapeutischer und auch ökonomischer 

Hinsicht. 

Im Jahr 2024 wurden 385 Patient*innenfälle in interdisziplinären Fallkonferenzen besprochen und 

104 Patient*innen aus den Fallkonferenzen an die B-Zentren weitergeleitet. Die Zahl der Anfragen 

an das ZSE der MHH war in den letzten Jahren konstant sehr hoch. Neben den telefonischen 

Sprechzeiten (zweimal wöchentlich für jeweils eine Stunde) ist das ZSE der MHH per E-Mail, Fax, 

Briefsendung und auch (intern) über persönlichen Kontakt erreichbar. 

Um eine zielgerichtete Patient*innenversorgung sicherstellen zu können, ist eine fachübergreifende 

Vernetzung obligat – sowohl innerhalb der MHH als auch zentrumsübergreifend mit weiteren ZSEs 

sowie mit anderen Krankenhäusern oder Fachzentren. Über die Grenzen der MHH hinweg kooperiert 

das ZSE mit weiteren universitären Zentren für seltene Erkrankungen, Krankenhäusern und anderen 

medizinischen Einrichtungen und ist deutschlandweit vernetzt. Darüber hinaus nimmt das ZSE der 

MHH an insgesamt neun European Reference Networks (ERNs) und an zwei Deutschen 

Referenznetzwerken teil. 

Aufgabe des A-Zentrums ist es dabei, Expertise auf dem Gebiet seltener Erkrankungen zu bündeln, 

um möglichst vielen Patient*innen hochspezifische individuelle diagnostische und therapeutische 

Möglichkeiten zukommen lassen zu können und ggf. auch eine langfristige Anbindung an 
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ausgewiesenen Spezialist*innen für die jeweilige seltene Erkrankung sicherstellen zu können. Durch 

die enge Vernetzung wird eine fachübergreifende Infrastruktur geschaffen, die es ermöglicht, 

Patient*innen mit seltenen Erkrankungen oder unklaren Diagnosen eine umfassende 

interdisziplinäre Diagnostik und medizinische Versorgung anbieten zu können.  

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen der Medizinischen Hochschule Hannover engagiert sich in 

folgenden Netzwerken/Projekten, koordiniert aus dem A-Zentrum heraus: 

• AG-ZSE: Arbeitsgemeinschaft aller deutschen Zentren für Seltene Erkrankungen 

• ZSE Lotsenschulungen / Lotsentreffen 

• Deutsche Referenznetzwerke für Seltene Erkrankungen (DRN): 

− dERNICA Ösophagus-Bauchwand-Net 

− DRN Haut 

− EpiCARE 

− Hepatorenale Tyrosinämie 

− Versorgernetzwerk Gallengangsatresie 

− Versorgernetzwerk für erbliche Tumorerkrankungen 

• Europäische Referenznetzwerke für Seltene Erkrankungen (ERN): 
 

• ERN-RND 

• MetabERN 

• Paed-Can 

• TRANSPLANTCHILD 

• ERKNet 

• GENTURIS 

• ERNICA 

• ERN-LUNG 

• EXTINCT: Die Klinik für Nieren- und Hochdruckerkrankungen der Medizinischen 

Hochschule Hannover hat in Kooperation mit dem ZSE und weiteren Fachabteilungen der 

MHH die interventionelle placebokontrollierte EXTINCT post COVID-Studie initiiert, 

welche die therapeutische Wirksamkeit eines extrakorporalen Aphereseverfahrens bei der 

Behandlung einer gut charakterisierten Post-COVID Kohorte wissenschaftlich untersucht 

Ziel ist ein weiterer Ausbau von wissenschaftlichem Austausch, strukturierten Behandlungspfaden 

und konkreten Therapieangeboten auf nationaler und internationaler Ebene. Rückblickend war die 



Zentrum für Seltene Erkrankungen 
 

 
 
 

  

  
BEREICH-257479032-518: vom 08.01.2026 

 
Seite 10 / 24 

 

Zusammenarbeit mit anderen ZSE im Rahmen der Arbeitsgemeinschaft (AG ZSE), der Lotsentreffen 

und der Kooperationen über ZSE-DUO besonders wichtig für den Austausch zu Therapien und 

Behandlungen.  

Um die nötige Transparenz über die Arbeit des A-Zentrums sicherzustellen und die 

Versorgungsangebote gut auffindbar zu machen, präsentiert sich das ZSE der MHH auf einer eigenen 

Webseite und des Weiteren im SE-Atlas und Orphanet. Aus einer Kooperation mit Orphanet 

Deutschland in der Vergangenheit entstammt das jährlich vom A-Zentrum organisierte Symposium 

anlässlich des Tages der Seltenen Erkrankungen, das sogenannte Rare Disease Day Symposium an 

der MHH. Mit dieser öffentlichen Informationsveranstaltung vor allem für Betroffene und Angehörige 

unterstützt das ZSE der MHH die Sichtbarkeit und die Wahrnehmung der Seltenen Erkrankungen und 

die Vernetzung zwischen Ratsuchenden, Patientenorganisationen und Spezialist*innen. 

Mit Inkrafttreten des Digitale-Versorgung-und-Pflege-Modernisierungs-Gesetzes (DVPMG) wurde in 

Deutschland die gesetzliche Grundlage geschaffen, um die eindeutige Kodierung Seltener 

Erkrankungen mithilfe der Orpha-Kennnummer zusätzlich zur Schlüsselnummer der ICD-10-GM im 

stationären Bereich verbindlich vorgeben zu können. Hier ist die Kodierung anhand der Datei Alpha-

ID-SE seit dem Jahr 2023 aufgrund der entsprechenden Bekanntmachung des Bundesministeriums 

für Gesundheit vom 17. November 2022 (BAnz AT 07.12.2022 B1) verpflichtend, sofern die Orpha-

Kennnummer für die jeweilige Seltene Erkrankung enthalten ist. Die Anzahl der stationären 

Patient*innen mit einer seltenen Erkrankung entsprechend der Orpha-Kennnummer bzw. Alpha-ID-

SE betrug im Jahr 2024 für stationäre Patient*innen 7.599 und für teilstationäre Patient*innen 

1.793. Somit sind im Jahr 2024 insgesamt 9.392 Fälle mit einer seltenen Erkrankung als 

Hauptdiagnose in der MHH erfasst worden. 

 

d) Darstellung der Maßnahmen zur Qualitätssicherung und -verbesserung  

 
Dem Zentrum für Seltene Erkrankungen steht die Stabsstelle „Zentrales Qualitätsmanagement“ der 

Medizinischen Hochschule Hannover zur Betreuung in allen Belangen bezüglich der 

Qualitätssicherung und Verbesserung der Maßnahmen zur Verfügung. Gemäß des PDCA Zyklus wird 

bei Problemen oder Verbesserungschancen systematisch ein neuer Standard erarbeitet. 

Zu den Maßnahmen der Qualitätssicherung und Verbesserung gehören: 

• das „Feedback- und Beschwerdemanagement“, in dem Meldungen zur Überwachung und 

Messung der Zufriedenheit zentral erfasst und an das ZSE zur Bearbeitung weitergegeben 

werden (eingeleitete Maßnahmen, Ergebnisse und Schlussfolgerungen aus den 

Meldungen werden dokumentiert) 
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• Definition von Zielvorgaben zur Verbesserung der Patientenversorgung oder der 

Einrichtungsorganisation, Erfassung des Erreichungsgrades, regelmäßige Auswertungen 

und ggf. Einleitung von Konsequenzen 

• neben Prozess- bzw. Ablaufbeschreibungen der wesentlichen Prozesse zur 

Patientenversorgung und Einrichtungsorganisation nutzt das A-Zentrum das 

Dokumentenlenkungssystem SharePoint zur Darstellung der Organisationstruktur, 

Verantwortlichkeiten, Zuständigkeiten und Entscheidungskompetenzen 

• interne Audits mit dem zentralen Qualitätsmanagement zu allen obenstehenden Punkten 

(Auditfeststellungen werden in das QM-AHD übertragen und der jeweiligen QM-AHD-

Gruppe zur Bearbeitung zugewiesen) 

• Erarbeitung und fortlaufende Aktualisierung von Standard Operating Procedures (SOP), 

hier die Auflistung der im ZSE geltenden SOPs:  

− Checkliste Anmeldung ZSE 

− Einverständniserklärung ZSE ohne FB 

− Konzept Wissensmanagement ZSE 

− Mitgliederliste des Zentrum für Seltene Erkrankungen  

− Organigramm B Zentren ZSE 

− Organigramm ZSE A Zentrum 

− Prozessübersichtsliste ZSE 

− Rollenbeschreibung ärztlicher Lotse ZSE 

− Rollenbeschreibung KoordinatorIn ZSE 

− Rollenbeschreibung Leitung ZSE 

− Rollenbeschreibung MFA ZSE 

− Rollenbeschreibung nicht-ärztlicher Lotse ZSE 
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− Satzung des Zentrums für Seltene Erkrankungen 

− SOP ZSE Beschwerdemanagement 

− SOP ZSE Diagnostik 

− SOP ZSE Fallführung Patienten mit unklarer Diagnose 

− SOP ZSE interdisziplinäre Fallkonferenz ZSE Board 

− SOP ZSE Kommunikation mit Zuweisenden 

− SOP ZSE Lotsentätigkeit 

− SOP ZSE psychosoziale Versorgung 

− SOP ZSE Sprechstundenorganisation 

− SOP ZSE Weiterleitungsmanagement 

− ZSE Anmeldeformular für Ärztinnen und Ärzte 

− ZSE Fragebogen 

− ZSE Informations-/Kommunikationsregelungen 

 

e) Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen 

Eine Kernaufgabe des ZSE besteht darin, regelmäßige Fortbildungsveranstaltungen für 

Patient*innen, Angehörige und Selbsthilfegruppen für Betroffene anzubieten. Am 29. Februar 2024 

fand das 8. MHH Symposium zum Rare Disease Day unter Beteiligung verschiedener 

Patient*innenvertreter und der Mitarbeiter*innen des A-Zentrums und der B-Zentren statt. Der 

Themenschwerpunkt lag in diesem Jahr auf der Diagnostik seltener genetischer Erkankungen. Es 

wurden ausgewählte Themen durch Vertreter*innen der B-Zentren dargestellt, unter anderem die 

Indikation zur Gendiagnostik bei Seltenen Erkrankungen, die Genomsequenzierung bei schwer 

erkrankten Neugeborenen und genetische Ursachen neurologischer Erkrankungen.  

 

Neben der regelmäßigen Teilnahme an verschiedenen Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen 

halten Mitglieder des Zentrums für Seltene Erkrankungen auch regelmäßige Fachvorträge im Rahmen 
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von Fachkongressen sowie internen und externen Fortbildungsveranstaltungen zu seltenen 

Erkrankungen.  

Ausgewählte Beispiele: 

 

• ZSE Fortbildungsveranstaltungen 2024 (A-Zentrum) 

− Alpha1-Antitrypsinmangel - aus pädiatrisch-gastroenterologischer Sicht und aus 

pneumologischer Sicht, 28.05.2024 

− Dilatative Kardiomyopathie- welche Rolle spielt die genetische Diagnostik, 

27.08.2024 

• Amyloidoseforum Niedersachsen (A-Zentrum und B-Zentrum), 21.02.2024 

• Seltene Erkrankungen – neue diagnostische und therapeutische Strategien (A-Zentrum und 

B-Zentren), 16.03.2024 

• Lotsenschulung ZSE  (A-Zentrum), 14.11.2024 

• Arbeitsgemeinschaft der ZSE in Deutschland (A-Zentrum) 

 

g) Leitlinien und Konsensuspapiere 
 

Folgende Tabelle listet die in 2024 erschienenen Leitlinien unter Mitarbeit der MHH B-Zentren auf: 
 

·  S3-Leitlinie Management des systemischen Lupus erythematodes 
 
·  International guidelines for the referral and selection of pediatric lung transplant candidates – A 
consensus report of the International Society for Heart and Lung Transplantation 
 

  ·  Considerations for Endpoints in Lung Transplant Clinical Trials: An ISHLT Consensus Statement 
 

·  LL Management kardiovaskulärer Komorbiditäten systemisch rheumatischer Erkrankungen 
 

·  Federführend bei der LL medikamentöse Therapie der Rheumatoiden Arthritis 

 
 
 

h) Wissenschaftliche Publikationen 

 
Folgende Tabelle listet ausgewählte Publikationen unter Mitarbeit der MHH A- und B-Zentren auf: 
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1.       Meinecke A, Kreis K, Olson P, Hoeper JR, Engelke F, Seeliger T, Skripuletz T, Ernst D, Hoeper K, 
Witte T. Impact of time to diagnosis in patients with primary Sjögren's syndrome: a cross-sectional study 
Clin Exp Rheumatol. 2024 Dec;42(12):2444-2452 
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Graalmann T, Raab J, Baumann U, Witte T, Sogkas G. JAK inhibitors to treat STAT3 gain-of-function: a 
single-center report and literature review. Front Immunol. 2024 Aug 23;15:1400348. 
  
3.     Strunz PP, Risser LM, Englbrecht M, Witte T, Froehlich M, Schmalzing M, Gernert M, Hueper S, Bartz-
Bazzanella P, von der Decken C, Karberg K, Gauler G, Späthling-Mestekemper S, Kuhn C, Vorbrüggen W, 
Welcker M, Kleinert S. Use of Janus kinase inhibitors before and after European Medicines Agency safety 
recommendations: a retrospective study. Front Immunol. 2024 Aug 22;15:1445680.  
  
4.     Zehrfeld N, Abelmann M, Benz S, Seeliger T, Engelke F, Skripuletz T, Baer C, Thum T, Witte T, 
Sonnenschein K, Ernst D, Derda AA. miRNAs as potential biomarkers for subclinical atherosclerosis in 
Sjögren's disease. RMD Open. 2024 Aug 22;10(3):e004434.  
 
5.      Strunz PP, Englbrecht M, Risser LM, Witte T, Froehlich M, Schmalzing M, Gernert M, Schmieder A, 
Bartz-Bazzanella P, von der Decken C, Karberg K, Gauler G, Wurth P, Späthling-Mestekemper S, Kuhn C, 
Vorbrüggen W, Heck J, Welcker M, Kleinert S. Analysis of the shorter drug survival times for Janus kinase 
inhibitors and interleukin-17 inhibitors compared with tumor necrosis factor inhibitors in a real-world 
cohort of axial spondyloarthritis patients - a retrospective analysis from the RHADAR network. Rheumatol 
Int. 2024 Oct;44(10):2057-2066.  
 
6.      Ehlers C, Thiele T, Biermann H, Traidl S, Bruns L, Ziegler A, Schefzyk M, Bartsch LM, Kalinke U, Witte 
T, Graalmann T. Toll-Like Receptor 8 is Expressed in Monocytes in Contrast to Plasmacytoid Dendritic Cells 
and Mediates Aberrant Interleukin-10 Responses in Patients With Systemic Sclerosis. Arthritis Rheumatol. 
2025 Jan;77(1):59-66.  
 
7.       Anim M, Sogkas G, Camacho-Ordonez N, Schmidt G, Elsayed A, Proietti M, Witte T, Grimbacher B, 
Atschekzei F. Novel hypermorphic variants in IRF2BP2 identified in patients with common variable 
immunodeficiency and autoimmunity. Clin Immunol. 2024 Sep;266:110326. 
 
8.       Casares-Marfil D, Martínez-Bueno M, Borghi MO, Pons-Estel G; PRECISESADS Clinical Consortium; 
Reales G, Zuo Y, Espinosa G, Radstake T, van den Hoogen LL, Wallace C, Guthridge J, James JA, Cervera 
R, Meroni PL, Martin J, Knight JS, Alarcón-Riquelme ME, Sawalha AH. A Genome-Wide Association Study 
Suggests New Susceptibility Loci for Primary Antiphospholipid Syndrome. Arthritis Rheumatol. 2024 
Nov;76(11):1623-1634.  
 
9.       Ellerbroek PM, Hanitsch LG, Witte T, Lougaris V, Hagen PMV, Paassen PV, Chen J, Fielhauer K, 
McCoy B, Nagy A, Yel L. Long-term safety of hyaluronidase-facilitated subcutaneous immunoglobulin 10%: 
a European post-authorization study. Immunotherapy. 2024;16(10):679-691. 
 
10.    Karbiener M, Kindle G, Meyts I, Seppänen MRJ, Candotti F, Kamieniak M, Ilk R, Kreil TR, Seidel MG; 
ESID‐COVID Consortium. Clinical efficacy of SARS-CoV-2 Omicron-neutralizing antibodies in 
immunoglobulin preparations for the treatment of agammaglobulinemia in patients with primary antibody 
deficiency. J Med Virol. 2024 Jun;96(6):e29738. 
 
11.   Elsayed A, von Hardenberg S, Atschekzei F, Graalmann T, Jänke C, Witte T, Ringshausen FC, Sogkas 
G. Phenotypic and pathomechanistic overlap between tapasin and TAP deficiencies. J Allergy Clin Immunol. 
2024 Oct;154(4):1069-1075.  
 
12.    Strunz PP, Englbrecht M, Risser LM, Witte T, Froehlich M, Schmalzing M, Gernert M, Schmieder A, 
Bartz-Bazzanella P, von der Decken C, Karberg K, Gauler G, Wurth P, Späthling-Mestekemper S, Kuhn C, 
Vorbrüggen W, Heck J, Welcker M, Kleinert S. Drug survival superiority of tumor necrosis factor inhibitors 
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and interleukin-17 inhibitors over Janus kinase inhibitors and interleukin-12/23 inhibitors in German 
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13.   Ernst D, Krüger K, Witte T. [Head-to-head trials in rheumatoid arthritis]. Z Rheumatol. 2024 
Oct;83(8):609-619.  
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M, Emmi G, Cimmino MA, Witte T, Neumann T, Holle J, Schönau V, Pugnet G, Papo T, Haroche J, Mahr A, 
Mouthon L, Molberg Ø, Diamantopoulos AP, Voskuyl A, Daikeler T, Berger CT, Molloy ES, Blockmans D, 
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involved in giant cell arteritis susceptibility: a genome-wide association study. Lancet Rheumatol. 2024 
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15.    Hellman U, Lejon K, Do L, Geijer M, Baraliakos X, Witte T, Forsblad-d'Elia H. Immunological 
biomarkers in patients with radiographic axial spondyloarthritis, an exploratory longitudinal Swedish study. 
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16.    Zehrfeld N, Abelmann M, Benz S, Zippel CL, Beider S, Kramer E, Seeliger T, Sogkas G, Gödecke V, 
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i) Klinische Studien und Register 

 

Neben dem zunehmenden Ausbau der direkten Versorgungsangebote (Fallkonferenzen, ambulante 

Versorgung) und der stetig wachsenden Vernetzung und Bildung von Registern, führt auch die 

kontinuierliche Forschung dazu, dass nicht diagnostizierte Fälle gelöst und Patient*innen geholfen 

werden kann. 

Vor allem B-Zentren, die eine Anbindung von Patient*innen mit seltenen Erkrankungen sowie deren 

kontinuierliche Betreuung und Therapie gewährleisten, sind an einer Vielzahl von klinischen Studien 

beteiligt, vgl. im Folgenden eine beispielhafte Auflistung. Das A-Zentrum unterstützt dabei, 

Forschungsverbünde zu initiieren und wirkt selbst an der Durchführung klinischer Studien mit (vgl. 

Kapitel 1c) Netzwerkpartner des ZSE, Art und Anzahl der pro Jahr erbrachten besonderen Aufgaben). 

 

Folgende Tabelle listet eine Auswahl klinischer Studien unter Beteiligung der MHH B-Zentren auf: 
 

Bezeichnung 

GENERATE BOOST (EudraCT: 2019-001423-12) 

FIONA (NCT05196035; Eudra-CT: 2021-002071-19) 

Eudra CT 2020-003918-12, TAK-743-4006, TAK-743-4007 

TRAMmoniTTR, ALN-TTR02-013 ConTTribute 

Prospective registry of empiric quinidine therapy for asymptomatic Brugada syndrome 

Laufende AMG-Studien im Indikationsgebiet cystische Fibrose 

DAZALS, LIPCAL-2, ATLAS 

Pulmonale Hypertonie: diverse Studien, alle Phasen, Moonbeam/Sotatercept im Kindesalter 

Go-PEG(Universitätsklinik Münster), Follow-Me Register (Amicus) 

Laufende AMG-Studien im Indikationsgebiet cystische Fibrose, VX21-445-124/-125; VX20-121-102/-104 

Einschluss von Patient:innen in Datenbank der ExomAG (Datenbank i.R. des Selektivvertrags für Seltene 
Erkrankungen) sowie im Rahmen des Modellvorhabens Genommedizin 

INFORM2 NivEnt; Molekulare Neuropathologie 2.0 

Lysin reduced diet for patients with PD 
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BO42353 Studie  

Hydroxychloroquine (HCQ) in Pediatric Interstitial Lung Disease (ILD) (HCQ-chILD-EU), NCT02615938; 
InPedILD, NCT04093024 

CLEAN-PCD, HELP-PCD, AIRTIVITY, ASPEN etc. 

Alkaptonurie: Nationale Querschnittsstudie 

NCT05213624; NCT05183646; NCT06500702; Action3 (Dimerix), Umbrella_ACT_Result 

https://ccc-studien.mh-hannover.de/liste 

 

Aufgrund der kleinen Fallzahlen der seltenen Erkrankungen bilden die gebündelte Erfassung von 

Daten und Biomaterialien in Form von Registern und Biobanken eine wichtige Grundlage für 

zukünftige Forschungsarbeiten und letztendlich eine verbesserte Versorgung von Menschen mit 

seltenen Erkrankungen. Unter strenger Einhaltung der gesetzlichen Vorschriften zum Datenschutz 

und geltenden Standards werden in Abhängigkeit der Krankheit(sgruppe) verschiedene Daten 

gesammelt. Es sind zwei ZSE-Register im MHH A-Zentrum etabliert.  

Die folgende Auflistung gibt einen Überblick über die Register der MHH B-Zentren: 

 
Bezeichnung 

Neuromyelitis optica Studiengruppe (NEMOS) https://nemos-net.de/ 

German Network for Research on autoimmune Encephalitis (GENERATE) https://generate-net.de/ 

ESID Register (https:// https://esid.org/Working-Parties/Registry-Working-Party/ESID-Registry) über 
Patientenselbsthilfe dsai e.V. (https://www.dsai.de) 

Biker-Register 

ERKReg, nationales XLH Register der GPN/DGKED, Neocyst, ARPKD Register 

Deutschlandweites Register für Peripartale Kardiomyopathie 

Mukoviszidoseregister (https://mukoviszidose-register.de/) über Patientenselbsthilfe Mukoviszidose e.V. 
(https://www.muko.info/) 

MND-Net (Deutsches Netzwerk für Motoneuronerkrankungen); SMARTCARE 

BREATH/DZL, COMPERA, ICA, Eigene Filemaker-Datenbank für pulmonale Hypertonie und hereditäre 
hämorrhagische Teleangiektasie 

MND-Net/ SMArtCARE Register 

EWOG-MDS, EU-RHAB Register, HIT-LOGGIC-Register, Konsortium familiärer Brust- und Eierstockkrebs, 
KPS-Register (Register für genetische Krebsprädisposition) 

PDE Registry für Patienten mit Pyridoxin-abhängigen Epilepsien, ILAE Genomics Registry 

M11 Register aHUS, German TTP study group 

ERN-Lung, ERN-Transplant Child, Kinderlungenregister Deutsches Zentrum für Lungenforschung 

Muko.Web über Mukoviszidose e.v., in house Filemaker 

Internationales PCD-Register 

SmartCare Register, INTEGRATE ATMP Register; MetabERN-Register 

https://esid.org/Working-Parties/Registry-Working-Party/ESID-Registry
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ERNICA 

FOrMe Köln, Hamburger Glomerulonephritis Register 

HATCH-P 

 


