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1. Aufgabe des ZSE

Das Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (ZSE) ist eine eigenstandige fachlbergreifende 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 5 von 10.000 Menschen davon betroffen sind. Zusammengenommen muss allerdings davon
ausgegangen werden, dass allein in der Bundesrepublik Deutschland etwa 4 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 Abklarung nicht alle Aspekte in einem (ibergeordneten Zusammenhang
beriicksichtigt werden konnen. Dies fiihrt nicht selten dazu, dass eine Diagnose nicht oder erst nach
vielen Arztbesuchen gestellt werden kann. Neben der belastenden Unsicherheit (ber Ursache,
Behandlungsmaglichkeiten und Prognose der Erkrankung verlieren Betroffene (Patient*innen und Eltern)

dabei unter Umstanden wertvolle Zeit flir 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
libergeordnet zu betreuen, um eine schnellere, zielgerichtete Diagnosestellung zu ermdglichen und eine

individuelle interdisziplinare Versorgung anbieten zu kénnen.

2. Struktur und Organisation

Das Zentrum fiir Seltene Erkrankungen (ZSE) wurde 2011 als Teil des Instituts fir Humangenetik der
Medizinischen Hochschule Hannover gegriindet und ist seit 2018 eine eigenstandige Abteilung. Dem

libergeordneten A-Zentrum sind aktuell 35 B-Zentren angeschlossen (Abb. 1 u. 2).

Uber die Grenzen der MHH hinweg kooperiert das ZSE mit weiteren universitaren Zentren fiir seltene
Erkrankungen, Krankenhdusern und anderen medizinischen Einrichtungen und ist deutschlandweit
vernetzt. Dariiber hinaus nimmt das ZSE der MHH an insgesamt neun European Reference Networks

(ERNs) teil und drei Deutschen Referenznetzwerken.

Durch die enge Vernetzung wird eine fachibergreifende Infrastruktur geschaffen, die es ermdglicht,
Patient*innen mit seltenen Erkrankungen oder unklaren Diagnosen eine umfassende interdisziplinare
Diagnostik und medizinische Versorgung anbieten zu kénnen. Die B-Zentren des ZSE der MHH decken
dabei den kompletten diagnostischen Bereich fiir diverse Gruppen von Erkrankungen ab, wobei die
Kernaufgabe der fachiibergreifenden  Koordination vom  A-Zentrum im  Sinne eines

krankheitstibergreifenden Referenzzentrums iibernommen wird.
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Abbildung 1: Organigramm B-Zentren Teil 1

Um eine professionelle Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen gewahrleisten zu kdnnen,
verfligen die Fachzentrumsleitungen samtlicher B-Zentren auf ihrem jeweiligen Gebiet (ber eine
herausragende Expertise in der Behandlung seltener Erkrankungen und stehen wie die Leitung des A-
Zentrums dem ZSE mit mindestens 20 Wochenstunden als Ansprechpartner*innen fiir Patient*innen,
Angehdrige, arztliche Mitarbeiter*innen und weitere Leistungserbringer (z. B. andere Krankenhduser,

Reha-Einrichtungen, niedergelassene Arzt*innen) zur Verfiigung.

Die Versorgung der Patient*innen erfolgt durch interdisziplindre und multiprofessionelle Teams, deren

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

Seltene Erkrankungen manifestieren sich haufig bereits in der (friihen) Kindheit. Gerade in diesen Fallen
ist eine zielgerichtete zligige Diagnosefindung nicht nur ausschlaggebend fiir eine addquate medizinische
Versorgung, auch ein friihzeitiger Beginn einer ambulanten oder stationdren 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 12 B-Zentren beteiligt ist.
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Abbildung 2: Organigramm B-Zentren Teil 2

Aktuelle Schatzungen gehen davon aus, dass ein groBer Teil aller seltenen Erkrankungen auf genetische
Faktoren als (Haupt-)Ursachen zuriickzufiihren ist. Einhergehend mit den wachsenden technischen
Méglichkeiten 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 flir Seltene Erkrankungen mit dem Institut fir
Humangenetik weiter intensiviert. Neben samtlichen géngigen Methoden der klassischen und
molekularen Karyotypisierung verfiigt die MHH (ber ein (berregionales molekulargenetisches Labor,
welches fiir eine stetig wachsende Zahl von Krankheitsentitaten und Erkrankungsgruppen angepasste
Genpanels (auf ein bestimmtes Krankheitsbild abgestimmte Zusammenstellungen relevanter Gene)
anbietet, die bei entsprechender Indikationsstellung untersucht werden kénnen. 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 fiir eine
umfassende weiterflihrende Auswertung exzellente Voraussetzungen geschaffen sind — auch im Rahmen

zahlreicher Forschungsprojekte.

In begriindeten Einzelféllen 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 Mdglichkeit der

Fallvorstellung im ,ZSE Board" und ein positives Votum der multidisziplindren Fallkonferenz vorausgesetzt

ab dem 3. Quartal 2022 die Option einer kostendeckenden Whole genome-Diagnostik.

Dem Zentrum fiir Seltene Erkrankungen steht die Stabsstelle ,Zentrales Qualitdtsmanagement” der

Medizinischen Hochschule Hannover zur Betreuung in allen Belangen beziglich der Qualitatssicherung

und Verbesserung der MaBnahmen zur Verflgung. Hierzu gehoren:

das ,Feedback- und Beschwerdemanagement”, in dem Meldungen zur Uberwachung und
Messung der Zufriedenheit zentral erfasst und an das ZSE zur Bearbeitung weitergegeben
werden (eingeleitete MaBnahmen, Ergebnisse und Schlussfolgerungen aus den Meldungen

werden dokumentiert)

Definition von Zielvorgaben zur Verbesserung der Patientenversorgung oder der
Einrichtungsorganisation, Erfassung des Erreichungsgrades, regelmdBige 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, ~Zustandigkeiten und

Entscheidungskompetenzen
interne Audits mit dem zentralen Qualitdtsmanagement zu allen obenstehenden Punkten

Auflistung der im ZSE geltenden SOPs: Checkliste Anmeldung ZSE, Einverstandniserklarung ZSE
ohne FB, Konzept Wissensmanagement ZSE, Mitgliederliste des Zentrum fir Seltene
Erkrankungen 2020 bis 2022, Organigramm B Zentren ZSE, Organigramm ZSE A Zentrum,
Prozessiibersichtsliste  ZSE, Rollenbeschreibung arztlicher Lotse ZSE, Rollenbeschreibung
Koordinatorln  ZSE, Rollenbeschreibung Leitung ZSE, Rollenbeschreibung MFA  ZSE,
Rollenbeschreibung nicht-arztlicher Lotse ZSE, Satzung des Zentrums flr Seltene Erkrankungen,
SOP ZSE Beschwerdemanagement, SOP ZSE Diagnostik, SOP ZSE Fallflihrung Patienten mit
unklarer Diagnose, SOP ZSE interdisziplinare Fallkonferenz ZSE Board, SOP ZSE Kommunikation
mit Zuweisenden, SOP ZSE Lotsentatigkeit, SOP ZSE psychosoziale Versorgung, SOP ZSE
Sprechstundenorganisation, SOP ZSE Weiterleitungsmanagement, ZSE Anmeldeformular fiir

Arztinnen und Arzte, ZSE Fragebogen, ZSE Informations-/Kommunikationsregelungen



3. Patientenpfad und Kontakt

Das ZSE der MHH hat einen strukturierten Versorgungspfad fiir Patient*innen mit seltenen Erkrankungen
oder unklaren Diagnosen entwickelt, der zentrumstbergreifend in SOPs schriftlich fixiert ist. Die
Organisation der Prozesse erfolgt patientenorientiert gemaB der im Nationalen Aktionsplan fir Seltene

Erkrankungen (NAMSE) festgelegten Kriterien:
e krankheitsiibergreifend in den Zentren fir Seltene Erkrankungen (A-Zentren) und

o fiir definierte Indikatordiagnosen in den integrierten und kooperierenden spezialisierten Fachzentren

(B-Zentren) entlang des Patientenpfades

Anfrage

Fallkonferenz

Ambulante

Vorstellung
—_e )

e ——
falls Diagnose gesichert

Abbildung 3: Patientenpfad ZSE A-Zentrum

Patient*innen mit seltenen Erkrankungen durchlaufen nicht selten eine ,Odyssee” aus wiederkehrenden
Arztbesuchen verschiedener Fachrichtungen bis zur korrekten Diagnose, die haufig erst nach vielen
Jahren gestellt werden kann. Durch eine Optimierung der Patientenpfade konnen daher neben einer
Verbesserung der Versorgung in vielen Féllen medizinische Ressourcen gebiindelt und somit insgesamt
geschont werden. Dies verdeutlicht noch einmal die Relevanz einer intensiven sektorenibergreifenden
Zusammenarbeit, deren primares Ziel die konkrete Verbesserung der Lebensqualitdt von Patient*innen
bleibt, denen oft erst durch eine zielgerichtete Diagnostik und Diagnosesicherung der Zugang zu einer

addquaten Therapie erméglicht werden kann.

Trotz hochgradiger interdisziplindrer Vernetzung und modernsten Untersuchungsmethoden (z. B.
Genomsequenzierung) gelingt es bei einem nicht unerheblichen Teil der Patient*innen nach wie vor nicht,

die passende Diagnose zu finden.



Auch am ZSE der MHH betrifft ein GroBteil der eingehenden Anfragen sogenannte unklare Diagnosen.
In den letzten Jahren gab es regelhaft zwischen 500 und 600 Anfragen pro Jahr, wobei in den Jahren
2020 und 2021 Pandemie-bedingt Anfragen abgelehnt werden mussten. Das zeigt wie gro zum einen
der Bedarf an einer umfassenden Versorgung und zum anderen die Herausforderung in medizinisch-

therapeutischer und auch 6konomischer Hinsicht ist.
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Abbildung 4: Ubersicht Anfragen ZSE von 2019 bis Juli 2022, gruppiert nach Kontaktweg

Die Zahl der Anfragen an das ZSE der MHH war in den letzten Jahren konstant sehr hoch. In den Jahren
2020 und 2021 musste zeitweise die Annahme weiterer Falle abgelehnt werden, da die

pandemiebedingten Einschrankungen und Umstellungen den Arbeits- und Zeitaufwand erhéht haben.

Die Auswertung gibt auBerdem Auskunft dariber, auf welchem Wege uns die Anfragen erreicht haben.
Neben den telefonischen Sprechzeiten (bis Ende 2021 dreimal wéchentlich zwei Stunden, seit Anfang
2022 zweimal wochentlich zwei Stunden), kann man das ZSE der MHH per E-Mail, Fax, Kontaktformular,
Briefsendung und auch (intern) tber personlichen Kontakt ansprechen. Die Kontaktformulare auf der

Internetseite stehen seit der Umstellung der gesamten MHH Webseite seit 2021 zur Verfiigung.



4. Fallkonferenzen und ZSE Board

In unseren Augen ist eine multidisziplindre auf den Fall zugeschnittene Einbindung medizinischer
Fachdisziplinen, einschlieBlich psychosomatischer Mitbeurteilung, essenziell, um eine angemessene und

fundierte Einschatzung zu den im ZSE eingehenden Anfragen geben zu kdnnen.

Um diese multidisziplindre Expertise zu gewahrleisten, haben wir am ZSE der MHH das ,ZSE Board”
gegriindet. Dieses setzt sich zusammen aus festen Ansprechpersonen der Abteilungen oder Kliniken fir
Nephrologie, Rheumatologie, Kardiologie, Gastroenterologie, Pneumologie, Hdmatologie, Dermatologie,
padiatrische Pneumologie, padiatrische Stoffwechselkrankheiten, Neurologie, Humangenetik und

Psychosomatik.

Anfragen erreichen uns von hausarztlich tatigen Kolleg*innen, Facharzt*innen, externen Krankenhausern
und von Kolleg*innen innerhalb des Klinikums. Eine Vorstellung eines Falls in der Konferenz durch die

behandelnden externen Kolleg*innen ist méglich.

Nach intensiver Fallvorbereitung durch die/den ZSE Lotsin/Lotsen (oder den é&rztlich Behandelnden)
werden in mindestens 50 Fallkonferenzen pro Jahr durchschnittlich sechs Falle a zehn Minuten
besprochen. Neben der Einbindung der festen Ansprechpersonen, werden regelmaBig zusatzlich
wechselnde Ansprechpersonen je nach Fragestellung eingeladen. Auf diesem Wege werden alle
vollstandigen, 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 wdchentlichen,
virtuellen Fallkonferenzen auch vier Prasenz-Fallkonferenzen pro Jahr, in denen neben Fallvorstellungen
Fokusbeitrdge zu gezielt ausgewahlten seltenen Erkrankungen oder Erkrankungsgruppen prasentiert

werden.

5. ZSE Ambulanz und Modellsprechstunde

In einigen Fallen kann nach Vorstellung eines Patienten in der Fallkonferenz keine konkrete
Verdachtsdiagnose gestellt werden, es besteht jedoch aufgrund der Vorbefunde die Vermutung, dass
eine noch unerkannte Diagnose besteht. In der ZSE-eigenen Sprechstunde fiir unklare Diagnosen, die im
A-Zentrum angesiedelt ist, erfolgen eine ausflihrliche Anamnese, eine klinische Untersuchung sowie die
Durchfiihrung von Laboruntersuchungen und weiteren technischen Untersuchungen. Als Besonderheit
verglichen mit anderen Zentren fir Seltene Erkrankungen ist anzumerken, dass ZSE Patient*innen mit
initial unklarer Diagnose - neben der im A-Zentrum organisierten Sprechstunde - in Abhdngigkeit von
den Beschwerden auch in einer ZSE Spezialambulanz (Modell-/Sichtungssprechstunde) fiir

immunologisch-rheumatologische Fragestellungen gesehen werden.



Hintergrund ist, dass Auswertungen in den Jahren 2018/19 ergeben haben, dass unklare Erkrankungen
des rheumatologischen Formenkreises einen nicht unerheblichen Teil der Anfragen an das ZSE
ausmachen und eine entsprechende Diagnostik daher haufig auch fir im weiteren Verlauf involvierte B-

Zentren/Behandler relevant ist.

6. Vernetzung

Eine groBe Herausforderung bei der Erkennung seltener Erkrankungen ist es, im Rahmen der
differentialdiagnostischen Abklarung an diese zu denken. Hierfiir ist ein hohes Mal an
Expertenwissen gebiindelt mit der Erfahrung in der Erkennung seltener Krankheitsbilder
erforderlich. Um eine zielgerichtete Patient*innenversorgung sicherstellen zu kénnen, ist
daher eine engmaschige fachibergreifende Vernetzung obligat — sowohl innerhalb der MHH
als auch zentrumsibergreifend, sowohl mit weiteren ZSEs als auch mit anderen
Krankenhdusern oder Fachzentren. Aufgabe des A-Zentrums des ZSEs der MHH ist es dabei,
Expertise auf dem Gebiet seltener Erkrankungen zu biindeln, um mdglichst vielen
Patient*innen hochspezifische individuelle diagnostische und therapeutische Méglichkeiten
zukommen lassen zu kénnen und ggf. auch eine langfristige Anbindung an ausgewiesenen
Spezialist*innen fiir die jeweilige seltene Erkrankung sicherstellen zu kénnen.

Ziel ist ein weiterer Aushau von wissenschaftlichem Austausch, strukturierten
Behandlungspfaden und konkreten Therapieangeboten auf nationaler und internationaler
Ebene. Riickblickend war die Zusammenarbeit mit anderen ZSE im Rahmen der
Arbeitsgemeinschaft (AG ZSE), der Lotsentreffen und der Kooperationen iber ZSE-DUO
besonders wichtig fir den Austausch zu Therapien und Behandlungen. Ab 2022 werden

auch Fallkonsultationen {ber Konsil-SE stattfinden.

Das Zentrum fir Seltene Erkrankungen der Medizinischen Hochschule Hannover engagiert sich in
folgenden Netzwerken/Projekten:

e AG-ZSE: Arbeitsgemeinschaft aller deutschen Zentren fir Seltene Erkrankungen
e NAMSE: Nationales Aktionsbiindnis fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
e  ZSE Lotsenschulungen / Lotsentreffen

e  Deutsche Referenznetzwerke fiir Seltene Erkrankungen (DRN):

o dERNICA Osophagus-Bauchwand-Net

o  DRN Haut
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o  EpiCARE

o  Hepatorenale Tyrosindmie

o  Versorgernetzwerk Gallengangsatresie

o  Versorgernetzwerk fiir erbliche Tumorerkrankungen

e  Europaische Referenznetzwerke fiir Seltene Erkrankungen (ENR):
o  ERKNet

o  ERN TRANSPLANT-CHILD

o MetabERN
o ERNICA
o  GENTURIS

e  ZSE-DUO: Innovationsfonds-geférdertes Versorgungsforschungsprojekt zur Verbesserung der
psychiatrisch-psychosomatischen Versorgung von Menschen mit unklaren Diagnosen und seltenen
Erkrankungen (teilnehmende Zentren fiir Seltene Erkrankungen: Aachen, Bochum, Frankfurt,

Hannover, Magdeburg, Mainz, Minster, Regensburg, Tiibingen, Ulm und Wiirzburg)

7. Offentlichkeitsarbeit

Um das Thema , Seltene Erkrankungen in der Offentlichkeit sichtbarer zu machen und Kontakte
zwischen Ratsuchenden, Patientenorganisationen und Spezialist*innen zu vermitteln, beteiligt sich
das ZSE der MHH regelmaBig an Informationsveranstaltungen fiir Betroffene und Angehdrige. Hier
ist insbesondere das jahrlich zum Tag der Seltenen Erkrankungen am 28./29. Februar stattfindende
und vom ZSE (in der Vergangenheit in Kooperation mit Orphanet Deutschland) organisierte ,Rare
Disease Day Symposium” der MHH zu nennen. Im Rahmen dieser offentlichen Veranstaltung, die
bedingt durch die COVID-19-Pandemie in den Jahren 2020-2022 leider ausfallen musste, werden
spezifische seltene  Krankheitsbilder, die Arbeit von Selbsthilfegruppen und aktuelle
wissenschaftliche Ergebnisse vorgestellt. Das ZSE gestaltet darlber hinaus regelmaBig Beitrége im
Rahmen der Patientenuniversitat der MHH, die als Online-Expertenvortrage veréffentlicht werden.
Beitrage Uber seltene Erkrankungen werden zudem uber die Pressestelle der MHH in analogen und
digitalen Medien publiziert. Eine Ubersicht der Fachvortrage ist im Kapitel 10, Fachvortrdge und

Publikationen, aufgelistet.
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8. Register

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

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

zukiinftige Forschungsarbeiten und letztendlich eine verbesserte Versorgung von Menschen mit

seltenen Erkrankungen.

Unter strenger Einhaltung der gesetzlichen Vorschriften zum Datenschutz und geltenden Standards

werden in Abhangigkeit der Krankheit(sgruppe) verschiedene Daten gesammelt.

Die folgende Auflistung gibt einen Uberblick iiber die Register der MHH B-Zentren. Die Einfiihrung

eines Registers flr unklare Diagnosen im A-Zentrum ist in Planung.

Folgender Abschnitt listet die Register der MHH B-Zentren auf:

Register
B-Zentrum Ja/Nein Bezeichnung

Angeborene ERKNet register, Lupus nephritis register, XLH
Nierenerkrankungen Ja register, Neocyst register

Koordination der nationalen Register fiir Patienten
Atypische Parkinson mit Progressiver Supranuklearer Blickparese (PSP)
Syndrome Ja und Corticobasalem Syndrom

Neuromyelitis optica Studiengruppe (NEMOS)
Autoimmune German Network for Research on autoimmune
Enzephalomyelitiden Ja halitis (GENERATE) Encep
Elektrische und strukturelle
Kardiomyopathien Ja Nationales Register

KPS-Register (Register fiir genetische

Krebspradisposition: www.krebs-
Krebspradisposition Ja praedisposition.de), EWOG-MDS
Morbus Fabry Ja u.a. https://www.fabryfollowmeregistry.com/
Mukoviszidose (Cystische
Fibrose) Ja https://mukoviszidose-register.de/
Neuromuskulare Teilnahme am MND-Net- Register (Deutsches
Erkrankungen Ja Netzwerk fiir Motoneuronerkrankungen)
Primare Ciliare Dyskinesie Deutsches Bronchiektasen- Register; europaisches
(PCD) und Kartagener Bronchiektasen-Register; internationales PCD-
Syndrom Ja Register
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Eigene Filemaker-Datenbank, BREATH/DZL,

Pulmonale Hypertonie Ja COMPERA, ICA
Seltene
Stoffwechselerkrankungen Ja Metab ERN

9. Klinische Studien

Neben dem zunehmenden Ausbau der direkten Versorgungsangebote (Fallkonferenzen, ambulante

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

kontinuierliche Forschung dazu, dass nicht diagnostizierte Falle geldst 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 gewahrleisten, sind an einer Vielzahl von klinischen Studien

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

Forschungsverblnde zu initiieren und wird sich bei einigen zuklnftigen Studien auch direkt

beteiligen.

B-Zentrum

Bezeichnung

Angeborene Nierenerkrankungen

verschiedene Studien z.B. dRTA-Behandlung,

Atypische Parkinson Syndrome

Oxalose Behandlung

Autoimmune Enzephalomyelitiden

ProPSP Studie (multi-zentrische Beobachtungsstudie fiir

PSP und CBS)

Hereditdre Angio6deme

DESCRIBE PSP: (multi-zentrische Beobachtungsstudie fur
PSP und CBS)

Krebspradisposition

NCT04185415: A Study to Test the Safety and
Tolerability of UCB0107 in Study Participants With

Progressive Supranuclear Palsy (PSP).

Morbus Fabry

NCT03952806: Study of BHV-3241 in Subjects

Mukoviszidose (Cystische Fibrose)

With Multiple System Atrophy

Neuromuskulare Erkrankungen

https://nemos-net.de/ https://generate-net.de/
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10. Fachvortrage und Publikationen

Sowohl aus dem A- als auch aus dem B-Zentrum heraus werden regelmaBig im Rahmen von

Fortbildungen, Kongressen etc. Vortrage zum Thema seltene Erkrankungen gehalten. Ebenso die

Mitarbeit an Leitlinien und Konsensuspapieren, wenn méglich in Zusammenarbeit mit der

Patientenselbsthilfe, ist ein wichtiger Beitrag des ZSE zur Entwicklung von Diagnostik- und

Therapiestandards fir seltene Erkrankungen.

e  Fachvortrage

Mitglieder des Zentrums fir Seltene Erkrankungen halten regelmaBige Fachvortrdge im Rahmen von

Fachkongressen und Fortbildungsveranstaltungen fiir Arzte, Patienten und Selbsthilfegruppen zu

seltenen Erkrankungen

Ausgewahlte Beispiele:

Im Rahmen der nicht-virtuellen Fallkonferenzen, laden wir zu mehreren Fokusvortrégen pro Jahr
ein: 2021 — Morbus Fabry, Immundefekte, padiatrische Hamatologie, Tumorpradisposition.

2022 — cholestatische Leberkrankheiten, seltene Lebererkrankungen

Patientenuniversitat: Vortrag , Unerkannte Diagnose — ist es immer eine seltene Erkrankung?”

09.11.2021
Amyloidoseforum Niedersachsen 19.02.2022
Seltene Erkrankungen — neue diagnostische und therapeutische Strategien 12.03.2022

Lotsentreffen ZSE 08.07.2022
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