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KURZFASSUNG

Der Aufbau des Zentrums fir Seltene Erkrankungen am Universitatsklinikum Dresden (USE) mit
Ausrichtung an den Empfehlungen des Nationalen Aktionsplans fiir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE) und den strategischen Zielen der Universitdtsmedizin Dresden ist in den
vorhergehenden Jahren in vielfaltiger Weise gelungen. Schwerpunkt war die Bildung von Zentren in
arbeitsteilig gegliederten und miteinander vernetzten Ebenen. Mit Einrichtung des @ilpA Zentrums
(Referenzzentrum  flir  Seltene Erkrankungen) und der Integration von acht
krankheitsgruppenspezifischen Fachzentren (Typ B Zentren) b‘her.rizontale Strukturen, um
vorhandenes Fachwissen auf dem Gebiet der seltenen‘Erkrankungen zu biindeln un andene
Ressourcen zusammenzufiihren. Die Integration weiterer B-Zentren ist in Vorbereitung. .




1 DAS UNIVERSITATSCENTRUM fiir SELTENE ERKRANKUNGEN
— ein Uberblick

Das UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen (USE) am Universitatsklinikum Dresden hat es
sich zur Aufgabe gemacht, medizinische Expertise fachiibergreifend zu biindeln und diese
Patient:Innen mit seltenen Erkrankungen zur Verfligung zu stellen, um den Weg zur richtigen
Diagnose zu verkiirzen, eine kompetente Beratung sicherzustellen und Zugangswege zu
bestmoglichen Therapien anzubieten.

Eine Erkrankung gilt als selten, wenn weniger als 5 von 10.000 Personen von ihr betroffen sind.
Ausgehend von etwa 8.000 seltenen Erkrankungen sind allein in Deutschland schatzungsweise 4 Mio.
Menschen von einer seltenen Erkrankung betroffen. Seltene Erkrankungen sind meist sehr vielfaltig
und komplex und werden daher nach wie vor oft nicht rechtzeitig erkannt und adaquat behandelt.

Im UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen arbeiten Arzt:innen, nicht-drztliches Personal und
Wissenschaftler:innen aus verschiedenen Kliniken und Instituten eng miteinander zusammen, um eine
spezialisierte und koordinierte Diagnostik und Versorgung von Kindern und Erwachsenen mit seltenen
Erkrankungen zu ermoglichen. In fachspezifischen und interdisziplindaren Fallkonferenzen werden
Patient:innen sowohl mit unklarer Diagnose als auch mit bekannter Diagnose besprochen, um eine
adaquate medizinische Versorgung einzuleiten. Die am UniversitatsCentrum fir Seltene Erkrankungen
beteiligten Zentren sind auch in der Forschung aktiv, um Krankheitsmechanismen besser zu verstehen
und in Zukunft Patient:innen mit seltenen Erkrankungen innovative Diagnostik und Therapie anbieten
zu konnen. Hierflir wurden am UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen zunachst vier
Schwerpunktbereiche definiert, in denen Diagnose, Therapie und Forschung besonders eng verkniipft
sind. Das USE ist dartiber hinaus auch in weiteren Fachgebieten aktiv und arbeitet eng mit den anderen
Zentren fir Seltene Erkrankungen in Deutschland, den deutschen und europaischen
Referenznetzwerken wie auch vielen Patientenorganisationen und Selbsthilfegruppen zusammen.

1.1 AUFBAU UND ORGANISATION

Das UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen (USE, auch A-Zentrum) wurde im Jahr 2014 als
gemeinsame Struktur der Medizinischen Fakultat Carl Gustav Carus der TechniscABP Universitat
Dresden (MFD) und des Universitdtsklinikums Carl Gustav Carus Dresden an der Technischen
Universitat Dresden, Anstalt des offentlichen Rechts des_FreiStaates®Sachsen (UKD)_gegriindet.
Grindungsmitglieder sind das Herzzentrum Dresden, das Institut fir Klinische Genetik, die*Klinik und
Poliklinik fiir Dermatologie, die Klinik und Poliklinik fir Frauenheilkunde und Geburtshilfe, die*Klinik
und Poliklinik fur Kinder- und Jugendmedizinssowie deren Abteilung Neuropadiatrie, die Klinik und
Poliklinik fuir Kinder- und Jugendpsychiatrie; die Klinik und Poliklinik fir Kinderchirurgie, die Klinik und
Poliklinik fiir Neurologie, die Klinik und Poliklinik fiir Psychiatrie und Psychotherapie, die Klinik und
Poliklinik fir Psychotherapie und Psychosomatik, die Klinik und Poliklinik fir Strahlentherapie und
Radioonkologie, die Klinik und Poliklinik fiir Urologie, die Koordinierungszentrum Klinische Studien,
die Medizinische Klinik und Poliklinik I, die Medizinische Klinik und Poliklinik Ill, das Orthopadisch-
Unfallchirurgisches Zentrum, sowie die Abteilung Chirurgische Forschung (seit 01.04.2019 nicht mehr
existent) und der Zentralbereich Qualitats- und Medizinisches Risikomanagement.

Das USE verfiigt Gber eine Satzung, in der die ubergreifenden Ziele einer strukturierten Versorgung
von Patient:innen mit Seltenen Erkrankungen, sowie Vorgehen zur Diagnosefindung und



Weiterleitung zur spezifischen oder unterstiitzenden Therapie beschrieben werden (s. Anlage). Die
Mitgliedschaft im USE ist grundsatzlich fiir alle Kliniken, Zentren, eigenstandigen Abteilungen und
Institute des Universitatsklinikums Dresden offen, die in die Betreuung von Patient:innen mit Seltenen
Erkrankungen aktiv eingebunden sind. AuRerordentliche Mitglieder ohne Stimmrecht kénnen
Selbsthilfegruppen, Einrichtungen sowie niedergelassene Arzt:innen sein, die nicht dem UKD oder der
Fakultat angehoren. Der Lenkungsausschuss des USE setzt sich neben dem Medizinischen und
Kaufmannischen Vorstand des UKD, der Dekanin der MFD und der Leiterin des Qualitats- und
Risikomanagements, aus dem Sprecher des USE und seinen Stellvertreteriinnen sowie den
Leiter:innen der Fachzentren zusammen.

Sprecher des USE: Prof. Dr. med. R. Berner Stellv. Sprecherin des USE: Prof. Dr. med. MA. Lee-
Kirsch

~
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Stellv. Sprecher des USE: Dr. med. J. Porrmann Stellv. Sprecherin des USE: Dr. med. A. Hanf3ke

Die Mitgliederversammlung setzt sich aus den Griindungsmitgliedern sowie neu aufgenommenen
Mitgliedern des USE. Die ordentlichen Mitglieder der Mitgliederversammlung wahlen mit einer
einfachen Mehrheit aller anwesenden ordentlichen Mitglieder den Sprecher des USESfli vier Jahre.
Dieser muss Fachéarzt:in und Professor:in der MFD sein. Sie/er vertritt das USE nach innen und auR3en.

Eine Stellvertretung wird ebenfalls durch die Mitgliederversar‘mg‘ einfacher Mehrheit der
anwesenden Mitglieder der Mitgliederversammlung gewahlt. Eine Wiederwahl ist mogli ewahlte
Sprecher:in und seine Stellvertreter:innen werden durch den Vorstand des UKD und den

bestatigt. Zuletzt im Jahr 2023 bestatigte die Mitgliedersammlung den Sprecher (Herr Prof. Dr. med.

R. Berner) und wahlte drei stellvertretende Sprecher:innen (Frau Prof. Dr. med. M. A. Lee-Kirsch, Fra.
Dr. med. A. HanBke, Herr Dr. med. J. Porrmann) des USE.

Die darztlichen Lotsenstellen werden in der Regel rotierend besetzt. Die nichtarztliche .
Koordinationsstelle ist dauerhaft besetzt.

Seit der Grindung des USE wurden vierzehn Fachzentren (B-Zentren) in das USE integriert, deren .
Einbindung aus dem Organigramm hervorgeht (Anlage). In 2024 wurde fiir zwei weitere B-Zentren die

Aufnahme in die Struktur des USE beantragt. Diese Zentren gelten als aufgenommen, sobald de
Grindung nach Vorstandsbeschluss vollzogen iist. Die Leiter:innen der Fachzentren stehen d




Zentrum mit mindestens 20 Wochenstunden zur Verfiigung, um die professionelle Versorgung von
Menschen mit seltenen Erkrankungen zu sichern. Alle Fachzentren bieten ein stationares als auch
ambulantes Angebot an. Die Integration weiterer B-Zentren ist in Vorbereitung.

Da ein Grofteil der seltenen Erkrankungen in der Kindheit manifestieren, ist das Zentrum
organisatorisch und de facto auch liber den gewahlten Sprecher an die Klinik und Poliklinik fiir Kinder-
und Jugendmedizin angebunden, deren Expertise aus dem gesamten Leistungsspektrum zur
Verfligung steht. Zudem ist die Klinische Genetik als Fachzentrum sowie projektbezogen eng in die
Arbeit des Zentrums involviert, da der groRte Teil der seltenen Erkrankungen genetisch bedingt ist.
Die genetische Diagnostik kann am Universitatsklinikum Dresden im Institut fir Klinische Genetik
durchgefihrt werden, welches nach DIN EN ISO 15189: 2014 akkreditiert ist und neben der
molekularen Humangenetik im Verbund der genetischen Diagnostik hochste Qualitat anbietet.
Weiterhin besteht eine enge Vernetzung mit der Klinik und Poliklinik fiir psychosomatische Medizin,
da fiir sehr viele Menschen, die sich an das Zentrum fiir Seltene Erkrankungen wenden, ein
psychosomatischer Unterstiitzungsbedarf erkennbar wird.
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Einbindung des UniversitdtsCentrums fiir Seltene Erkrankungen und seiner B-Zentren an der Klinik und Poliklinik fiir Kinder- und
Jugendmedizin

1.2 ORGANISATION DES ERSTKONTAKTS ‘
Das A-Zentrum dient als erste Anlaufstelle fiir Patient:innen mit Seltenen Erkrankungen sowie fir
Patient:innen mit unklarer Diagnose und Verdacht auf eine Seltene Erkrankung. Die initiale

Kontaktaufnahme ist postalisch, per E-Mail (use-info@ukdd.de), FAX oder telefonisch (jeweils Di. und ‘
Do. von 09:30 Uhr bis 11:30 Uhr) méglich. Die Koordinationsstelle sowie die &rztliche Lotsin wer’
es UK

dariiber direkt erreicht. Alle fiir Patientiinnen und Arzt:innen relevanten Informationen
bendtigten Formulare zur Vorstellung im Zentrum finden sich auf der, in die Homepa




eingebetteten, Internetseite des USE (https://www.uniklinikum-dresden.de/use).  Auf dieser
Internetseite findet sich ein Uberblick iber die Ansprechpartner des USE. Jedes Typ B Zentrum ist
entsprechend verlinkt und gibt auf der angegebenen Homepage einen Uberblick tber seine
Behandlungsschwerpunkte und Kontaktdaten sowie Sprechzeiten. Die Fragebdgen, die zu einer
Vorstellung am USE notwendig sind, finden sich frei zuganglich als PDF zum Download. Dabei wird
eine Version fiir Kinder und eine fiir Erwachsene unterschieden. In einem verstandlichen FlieBtext ist
das genaue Vorgehen zur Vorstellung im Zentrum ausfihrlich erldutert. Voraussetzung fir die
Bearbeitung ist die Vollstandigkeit der Anfrage (Fragebogen fir Patient:innen, Anfragebogen fir
behandelnde Arzt:innen, vollstindige arztliche Unterlagen, Uberweisungsschein).

Dariiber hinaus sind Informationen zum Versorgungsangebot und der Kontakt zum Zentrum
einschlieRlich der Fachzentren auch im Versorgungsatlas flir Seltene Erkrankungen (se-atlas), sowie
Uber den Internetauftritt von Orphanet zu finden. 2024 wurde die Internetseite des USE maRgeblich
Uberarbeitet, um eine intuitivere Navigation und folglich ein zligigeres Auffinden der Unterlagen fir
Patient:innen und Einweiser zu gewahrleisten.

1.3 VERSORGUNGSPFAD DES USE DRESDEN

Die Versorgung erfolgt patient:innenzentriert in zwei Struktureinheiten:

- krankheitstbergreifend im UniversitatsCentrum fir Seltene Erkrankungen (A-Zentrum)
- krankheitsspezifisch in einem der zwolf integrierten spezialisierten Fachzentren (B-Zentren) des
USE

Informationen an Absender der Anfrage; ggf. Empfehlung
fachspez. Diagnostik+Therapieoptimierung; ggf. Verweis auf
Selbsthilfegruppe

T
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https://www.uniklinikum-dresden.de/use

Zusatzlich zur reinen Fallbesprechung erhalten Ratsuchende derzeit bei entsprechender Indikation im
Rahmen des Selektivvertrages Translate NAMSE nach §140a SGB V die Moglichkeit einer genetischen
Diagnostik wie Exom- oder Genomsequenzierung durchfiihren zu lassen. Diese innovative Diagnostik
flihrte 2024 bei 18 % der Untersuchten zu einer gesicherten genetischen Diagnostik. Weitere 23 %
weisen eine Variante unklarer Signifikanz auf, die n krankheitsverursachend sein konnen. In jedem
Fall erhalt jeder Ratsuchende eine Empfehlung zur weiteren Behandlung und die Maoglichkeit der
erneuten Vorstellung, sollten sich neue Befunde ergeben.

1.4 VERNETZUNG

Auf internationaler Ebene wurde 2021 (ber die Klinik- und Poliklinik fiir Kinder- und Jugendmedizin
des UKD die Mitgliedschaft im ERN RITA erreicht. Weiterhin ist das Zentrum fir Klinische
Genommedizin als Typ B Zentrum im ERN genturis eingebunden.

Das USE Dresden beteiligt sich auf nationaler Ebene aktiv an der Umsetzung der MaBnahmen aus dem
Nationalen Aktionsbiindnis fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE). Unter anderem war
das USE Projektpartner des, aus dem Innovationsfonds des gemeinsamen Bundesausschusses
geforderten Projektes Translate-NAMSE. Auf Grundlage des Projektes und dessen positiver
Evaluation sprach der Innovationsausschuss umfangreiche Empfehlungen zur Ubernahme in die
Regelversorgung aus. Ende 2023 erhielten das USE und seine Projektpartner zudem die Forderzusage
zum Innovationsfondsprojekt ,,B(e) NAMSE*.

Uber den Selektivvertrag Translate NAMSE nach §140a SGB V konnte die Zusammenarbeit mit dem
Zentrum fur Klinische Genommedizin intensiviert werden. Durch den Vertrag kdnnen Patient:innen
indikationsbezogen zeit- und aufwandsarmer als bisher einer genetischen Diagnostik zugefiihrt
werden und die Ergebnisse in Fallkonferenzen diskutiert werden.

Als Mitglied in der AG-ZSE wirkt das USE auch aktiv in der bundesweiten USE-Landschaft mit und ist
eng vernetzt mit den weiteren Akteuren.
&

In Analogie zu den europaischen Referenznetzwerken (ERN) formierten sich 2020 auch Deutsche
Referenznetzwerke (DRN) fiir Seltene Erkrankungen. Ratsuchénde konnen (iber den
Zusammenschluss von Typ B Zentren Ressourcenschonender zu Diagnose und Behandlungeh gefihrt
werden. Das USE Ubernimmt dabei die koordinativen Aufgaben fiir das klinische Subnetzwetk der
Autoinflammatorischen Erkrankungen. Weiterhin ist das Zentrum fiir seltene neurologische
Erkrankungen in das DRN fiir Seltene Neurologische Erkrankungen eingebunden. Die Leitung im
Subnetzwerkt der atypischen Parkinsonsyndrome héalt ebenfalls das Zentrum fir seltene
neurologische Erkrankungen (B-Zentrum).

Weiterhin nimmt das USE aktiv teil an Lots:innentreffen, Fort- und Weiterbildungen auf dem Gebiet
der Seltenen Erkrankungen und gemeinsamen Internetauftritten wie dem SE-Atlas.

1.5 INTERDISZIPLINARE FALLKONFERENZEN



Die innovative Qualitdt des USE und die Expertise der Mitglieder und integrierten Fachzentren wird
insbesondere in den interdisziplindren Fallkonferenzen deutlich. 50 Konferenzen wurden im Jahr 2024
dabei direkt vom USE abgehalten. Diese wurden uniklinikumsweit und zusatzlich digital angeboten,
um eine moglichst breite Durchdringung aller eingeladenen Fachbereiche zu sichern. Ersichtlich wird
der deutliche Anstieg an diskutierten Fallen, Teilnehmern und Anzahl der Fallkonferenzen im Vergleich
zu den Vorjahren 2020-2022 in Abbildung 2. Durchschnittlich nahmen 12 Fachbereichsvertreter teil
und es wurden durchschnittlich 10 Falle pro Konferenz diskutiert. Zahlreiche weitere Fallkonferenzen
finden Typ B Zentrums spezifisch statt.
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B Anzahl Teilnehmer pro FK Anzahl Félle pro FK  ® Anzahl FK

Ubersicht zu interdisziplindren Fallkonferenzen, Teilnehmern und besprochenen Féllen im Jahresvergleich (durchschnittliche
Angaben, Anzahl FK fiir absolute Zahlen)

1.6 INFORMATIONSVERANSTALTUNGEN FUR BETROFFENE UND
PATIENTENORGANISATIONEN &

Im Jahr 2024 konnte anlasslich des Tages der Seltenen Erkrankl.n d.ndesweite Veranstaltung
,Selten Allein® fortgesetzt werden. Insgesamt zelgten fiinf Einkaufsbahnhéfe und zahl weitere
Akteure Selbstportrats von Betroffenen seltener Erkrankungen unter dem Motto ,Selten AIIel‘I
war es, die breite Offentlichkeit fiir Seltene Erkrankungen zu sensibilisieren und direkt oder indirek
Betroffene zu vernetzen. Die Veranstaltung érreichte enormes dffentliches Interesse und wird im Jahb
2024 mit einem neuen Aufruf zur Elnre|chung von Kunstwerken fortgefiihrt. Dariiber hinaus konnten
2024 etwa 70 Betroffene und Selbsthilfegruppen einer Seltenen Erkrankungen zur regionalen
Veranstaltung am Tag der Seltenen Erkrankungen im Programmkino Ost in Dresden erreicht werden.
Dabei stand das 10-jahrige Bestehen dés USE im Fokus und wurde durch eine Auswahl an Kurzfilmen
und zwei Podiumsdiskussionen dargestellt. Zudem wurde eine direkte Live-Ubertragung fiir den
Wissenschafts-Kommunikations-Podcast ,,Ypu Ask We Explain“ aufgenommen. Auch 2025 ist eine

dhnliche Veranstaltung geplant. L\ .




1.7 FORT- UND WEITERBILDUNGSVERANSTALTUNGEN

Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen fiir arztliche Kolleg:innen, Medizinstudierende und
Betroffene werden in Zusammenarbeit mit den integrierten Fachzentren ausgerichtet. 2024 fand
sechsmalig die Fortbildung ,, Medizinische Mysterien — Seltene Erkrankungen unter der Lupe” (ehem.
GroRe Board Meeting zu Seltenen Erkrankungen) statt, welches seitens der Séachsischen
Landesarztekammer mit Fortbildungspunkten als Fortbildungsveranstaltung anerkannt ist. Weiterhin
wurde beispielsweise die DSAI-Tagung zum Thema ,Immunologie meets Hamatologie“ begleitend
durch das USE ausgerichtet. Das USE beteiligt sich zudem aktiv in der Lehre und hat die Seltenen
Erkrankungen in der Hauptvorlesung Padiatrie in die medizinische Ausbildung integriert.

1.8 PUBLIKATIONEN

Das USE Dresden ist anhaltend in der aktiven Erforschung von seltenen Erkrankungen involviert und
bringt sich in zahlreichen Publikationen ein. Die gewonnenen Ergebnisse werden durch
wissenschaftliche Veroffentlichungen der Fachoffentlichkeit zuganglich gemacht, wodurch Wissen
transferiert und fachliche Diskurse vorangebracht werden. Eine Liste der Publikationen aus 2024 findet
sich in der Anlage.

1.9 FORSCHUNGSTATIGKEIT

Das USE wirkt Gber die integrierten Fachzentren an klinischen Studien mit. Diese finden sich in der
Anlage wieder. Ein ganzheitliches Konzept (UKD Standard) zur Leitung und Durchfiihrung oder
Beteiligung an klinischen Studien fiir die spezifischen Erkrankungen des Zentrums liegt am Standort
des Uniklinikums Dresden digital vor (Studienplanung und Vorbereitung; Durchflihrung von klinischen
Studien, Datenmanagement/Dokumentation, Projektmanagement).

1.10 REGISTER
o
Das USE wirkt im Projekt NARSE mit, welches die Etablierung eines Natignalen Registers fiir Seltene
Erkrankungen zum Ziel hat. Weiterhin soll das Projekt Fair4Raré& die Evaltiation des NARSE-Projektes
Ubernehmen und die Akzeptanz der Nutzenden sowie'notwendige Weiterentwicklungen prifen,
Die Typ B Zentren pflegen indikationsspezifisch.in Register ein, welche in der Anlage ersichtlich*sind.

1.11 QUALITATSVERBESSERNDE MASSNAHMEN

Im Berichtszeitraum 2024 konnten im Hinblick auf die Weiterentwicklung des USE und seiner
besonderen Aufgabenwahrnehmung folgende MaBnahmen umgesetzt werden:

e erweitere diagnostische Maglichkeiten im Rahmen des Selektivvertrages Translate NAMSE
nach §140a SGB V

o erfolgreiche Re-Zertifizierung des USE nach ClarCert, wodurch Qualitdt nachhaltig
dokumentiert und nachgewiesen werden kann



Uberarbeitung der Website und Verbesserung der Benutzerfreundlichkeit
Konzeptionierung einer interdisziplinaren USE-eigenen Sprechstunde fir Patient:innen mit
komplexen Krankheitsbildern ab Januar 2025

Konzeptionierung und Freigabe zur Durchfiihrung eines Wahlpflichtfachs fiir Seltene
Erkrankungen ab dem Sommersemester 2025 an der Technischen Universitat Dresden
Verbesserung der Riickverfolgung von abgeschlossenen Patienten-Fallen an den USE-B-
Zentren

Konstante Besetzung der artzlichen Lotsenstelle durch Festanstellung

Durchfiihrung und Auswertung einer digitalen als auch schriftlichen Zuweiser- und
Patient:innenbefragung ab 2020 fortlaufend

Strukturierte Dokumentation aller Anfragen

1.12 QUALITATSZIELE

Fir die folgenden Jahre sind nachfolgende Qualitatsziele zur kontinuierlichen Entwicklung des USE

angestrebt:

Anlagen:

Erfolgreiches Uberwachungsaudit des USE nach ClarCert 2026

Aufnahme weiterer Typ B-Zentren in das Leistungsangebot des USE

Intensivierung der Zusammenarbeit mit Selbsthilfegruppen und Patientenvertretern
speziell durch Fortbildungsveranstaltungen

Umsetzung des Sprechstundenkonzeptes fiir unklare Erkrankungen

Umsetzung des Wahlpflichtfachs fiir Studierende und das jahrliche Angebot diesem
Durchfiihrung und Auswertung der RickverfolgungsmalRnahmen an den B-Zentren
Erstellung eines Konzepts zur Werbung bei landesweiten niedergelassenen Haus- und
Facharzten, um das Bewusstsein fiir Seltene Erkrankungen und das Angebot am USE zu
starken

Konzeptionierung eines Mitteldeutschen Referenznetzwerks fiir Seltene Erkrankungen
unter Beteiligung der ZSEs in Leipzig, Cottbus, Magdeburg und Jena

- Organigramm

- Flyer ,Tag der Seltenen Erkrankungen
- Flyer ,Selten Allein“ 2024

- Publikationsliste 2024

- Forschungstatigkeiten 2024

- Registerliste 2024
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Programmkino Ost
Schandauer Str. 73,01277 Dresden

fur Rollstuhlnutzende barrierefrei,
fremdsprachige Filme mit Untertitel

Freier Eintritt

Anfahrt

Offentlicher Personennahverkehr Sie erreichen das
Programmkino Ost mit den StraBenbahnlinien 6 und 12
(Haltestelle Ludwig-Hartmann-StraBe), mit den
StraBenbahnlinien 4 sowie den Buslinien 65, 85 und 87
(alle Haltestellen Altenberger Strale).

Bahn Fern- und Regionalverkehr bis Dresden-Hauptbahn-
hof, Anschluss an OPNV StraBenbahn Linien 4, 10, 6 und 12.
PKW Das Programmkino verflgt Gber keine eigenen
Parkplatze. Bitte nutzen Sie die vorhandenen kostenfreien
Maoglichkeiten im 6ffentlichen StraBenraum.

@ Aufgrund begrenzter Stellplatze im Kino bitten wir
Personen, welche auf einen Rollstuhl angewiesen sind,
um telefonische Anmeldung.

Gemeinsam kénnen wir Wunder bewirken.

Ilhre Spende hilft.

Verwendungszweck: Spende USE

Stiftung Hochschulmedizin Dresden

IBAN DE27 8505 0300 0221 0457 40

BIC OSDDDE81XXX, Ostsachsische Sparkasse Dresden
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Tag der Seltenen
Erkrankungen

Veranstaltung des

UniversitatsCentrums fiir

Seltene Erkrankungen Dresden
Programm-

02 kino Ost

Alexion Pharma Germany GmbH - 600 €; BioMarin Deutschland GmbH 800 €; Cordamed GmbH - 600 €;
GlaxoSmith-Kline GmbH & Co. KG - 800 €; metaX Institut fir Didtetik GmbH - 600 €; MVZ Mitteldeutscher

MARZ EINTRITT
2024 FREI

2 Hochschulmedizin

UniversitatsCentrum

fiir Seltene
Erkrankungen

Praxisverbund Humangenetik GmbH - 800 €; Roche Pharma AG - 1.500 €; Saegeling Medizintechnik Ser-
vice - und Vertriebs GmbH - 800€; Takeda Pharma Vertrieb GmbH & Co. KG - 800 €
Stand der Drucklegung: 14.02.2024
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Referent:innen

Herzliche Einladung

Programm am 02. Marz 2024

Liebe Patient:innen, liebe Angehorige, liebe Kolleg:innen,

in diesem Jahr moéchten wir einen ganz besonderen

.Tag der Seltenen Erkrankungen” feiern, denn das
UniversitatsCentrum fur Seltene Erkrankungen (USE) am
Universitatsklinikum Dresden begeht mit Ihnen zusammen
einen runden Geburtstag. Seit nunmehr 10 Jahren versteht
sich das USE als Partner an Ihrer Seite, der Diagnosewege
verklrzen, Ansprechpartner vermitteln, Menschen zur
Therapie und Unterstiitzung verhelfen sowie Offentlichkeit
fur dieses besondere Thema schaffen mochte.

Dabei erreichen uns unglaublich viele unterschiedliche
Geschichten von Betroffenen.

Und so vielfaltig wie die Personen hinter den Geschichten
soll auch unser Programm am Tag der Seltenen Erkrankungen
sein. Nicht nur, dass es weit Gber 6.000 verschiedene seltene
Erkrankungen gibt; jede dieser Erkrankungen hat ihren

ganz besonderen Einfluss auf die Betroffenen selbst, aber
auch auf ein groBes Umfeld. Dazu zdhlen in erster Linie die
Familien der Betroffenen, aber auch die unterschiedlichen
Behandler und Unterstitzer, die sich in vielfaltiger Weise um
eine gelingende Teilhabe der Betroffenen bemuhen.

Daher mochten wir an ,unserem Geburtstag” viele einzelne
Geschichten und Gesichter in Kurzfilmen

einfangen und mit lhnen dartber ins Gesprach kommen.
Wir freuen uns darauf, wenn Sie am 02. Marz 2024 diese
Geschichten erleben und gemeinsam mit uns feiern wollen.
Wir laden Sie herzlich dazu ein!

Ihr Prof. Dr. Reinhard Berner
& das USE-Team ? M

ab 10.00 Uhr Einlass Programmkino Ost

10.30 Uhr GruBwort Prof. Dr. med. Reinhard Berner
10.40 Uhr Erster Kurzfilmblock

11.15 Uhr Podiumsdiskussion

11.50 Uhr Zweiter Kurzfilmblock

12.25 Uhr Podiumsdiskussion

13.00 Uhr Gemeinsamer Austausch und Imbiss
10:00 Uhr Prasentation der Selbsthilfegruppen,

bis 14:30 Uhr Vereine und Sponsoren im Foyer

Kurzfilme rund um (Seltene) Erkrankungen
Empfehlung ab 14 Jahren | Eintritt frei
(zum Teil OmU Saal 1)

Erster Kurzfilmblock

Bertha en de Wolfram | & 16 min. | Belgien 2020
Rain | ® 9 min. | Schweden 2014

Carlottas Face | & 5 min. | Deutschland 2018
Beben | ® 16 min. | Deutschland 2022

Sweet Rabbit | ® 14 min. | Niederlande 2012

Iktamuli | ® 5 min | Deutschland 2019

Prof. Dr. med. Reinhard Berner
Sprecher des UniversitatsCentrums fir Seltene Erkrankungen
(USE), Klinik und Poliklinik fir Kinder- und Jugendmedizin*

Dr. med. Christine Mundlos
stellvertretende Geschaftsfiihrerin und arztliche Lotsin
Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE) e.V.

Andrea Maier-Neuner
Geschaftsfuhrerin Patientenorganisation fir angeborene
Immundefekte dsai e.V.

Ronny Krappmann
verwaister Vater, Botschafter der Europaischen Vereinigung
gegen Leukodystrophien ELA e.V.

Marcel Welk
Betroffener mit Myasthenia gravis

Dr. Michael Schottler
Leiter fir neurodegenerative und seltene Erkrankungen,
Roche Pharma AG

Dr. med. Amalia-Mihaela HanBke
Stellvertretende Sprecherin des USE, Oberarztin der Klinik
und Poliklinik fir Psychotherapie und Psychosomatik*

Dr. med. Jochen Schéfer
Oberarzt fur Neurologie, Klinik und Poliklinik fir Neurologie*

Dr. med. Ulrike Reuner
Oberarztin flr Neurologie/Psychiatrie/Psychotherapie,
Palliativmedizinerin, Klinik und Poliklinik fir Neurologie*

Dr. med. Katja Storch
Oberarztin, Neuropadiaterin, Klinik Bavaria Kreischa

Thomas Lopau
Moderator

* Universitatsklinikum Carl Gustav Carus Dresden
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Unsere Kunst
macht anderen Mut

Ausstellung zum Tag der Seltenen Erkrankungen
29. Februar 2024

Die Kunstaktion »Selten allein«

.. zeigt Selbstportrats, die Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (SE) gemalt, gezeichnet oder gestaltet
haben. Diese Bilder sind zusammen mit einer kurzen
Selbstauskunft zur Person und ihrer Krankheit in
ausgewdhlten Einkaufsbahnhofen in Deutschland zu
sehen. Auf diese Weise machen Betroffene am

28. Februar 2024 auf den 17. weltweiten Tag der
Seltenen Erkrankungen aufmerksam.

In der Européischen Union gilt eine Erkrankung als
selten, wenn nicht mehr als fiinf von 10.000 Menschen
von ihr betroffen sind. Da es mehr als 6.000 unter-
schiedliche Seltene Erkrankungen gibt, ist die
Gesamtzahl der Betroffenen trotz der Seltenheit der
einzelnen Erkrankungen hoch. Allein in Deutschland
leben Schatzungen zufolge etwa vier Millionen Menschen
mit einer Seltenen Erkrankung.

Unterstiitzer vor Ort sind die Einkaufsbahnhofe.

So zeigen in diesem Jahr die Einkaufsbahnhofe auf
dem Berliner Hauptbahnhof, den Hauptbahnhdfen

in Dresden, Freiburg, Libeck und Mainz die Ausstellung.

Die Website www.seltenallein.de zeigt nicht nur

die Bilder der Ausstellung und weitere Kunstwerke von
Betroffenen, sondern bietet auch Informationen zu
Seltenen Erkrankungen und gibt den

. ran ] Ausstellung ab
direkt oder indirekt Betroffenen die Ea. 29.02.2024 auf
Gelegenheit, sich zu vernetzen. infautoh
Einkaufsbahnhéfen:
Berlin Hbf

Dresden Hbf

Freiburg Hbf

Liibeck Hbf

Mainz Hbf

PLL L L2020 000 0
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UniversitatsCentrum fur Seltene Erkrankungen (A-Zentrum)

Wolf C, Lim EL, Mokhtari M, Kind B, Odainic A, Lara-Villacanas E, Koss S, Mages S, Menzel
K, Engel K, Dickers G, Bernbeck B, Schneider DT, Siepermann K, Niehues T, Goetzke
CC, Durek P, Minden K, Doérner T, Stittrich A, Szelinski F, Guerra GM, Massoud M,
Bieringer M, de Oliveira Mann CC, Beltran E, Kallinich T, Mashreghi MF, Schmidt SV,
Latz E, Klughammer J, Majer O, Lee-Kirsch MA. UNC93B1 variants underlie TLR7-
dependent autoimmunity. Sci Immunol. 2024 Feb 23;9(92):eadi9769. doi:
10.1126/sciimmunol.adi9769. Epub 2024 Feb 23. PMID: 38207055.

Manoharan J, Rana R, Kuenze G, Gupta D, Elwakiel A, Ambreen S, Wang H, Banerjee K,
Zimmermann S, Singh K, Gupta A, Fatima S, Kretschmer S, Schaefer L, Zeng-Brouwers
J, Schwab C, Al-Dabet MM, Gadi I, Altmann H, Koch T, Poitz DM, Baber R, Kohli S,
Shahzad K, Geffers R, Lee-Kirsch MA, Kalinke U, Meiler J, Mackman N, Isermann B.
Tissue factor binds to and inhibits interferon-a receptor 1 signaling. Immunity. 2024 Jan
9;57(1):68-85.e11. doi: 10.1016/j.immuni.2023.11.017. Epub 2023 Dec 22. PMID:
38141610.

Mishra H, Schlack-Leigers C, Lim EL, Thieck O, Magg T, Raedler J, Wolf C, Klein C, Ewers H,
Lee-Kirsch MA, Meierhofer D, Hauck F, Majer O. Disrupted degradative sorting of TLR7
is associated with human lupus. Sci Immunol. 2024 Feb 23;9(92):eadi9575. doi:
10.1126/sciimmunol.adi9575. Epub 2024 Feb 23. PMID: 38207015.

Menzel K, Novotna K, Jeyakumar N, Wolf C, Lee-Kirsch MA. Monogenic lupus - from gene to
targeted therapy. Mol Cell Pediatr. 2024 Sep 12;11(1):8. doi: 10.1186/s40348-024-
00181-x. PMID: 39264482; PMCID: PMC11393215.

Weidler S, Koss S, Wolf C, Lucas N, Brunner J, Lee-Kirsch MA. A rare manifestation of STING-
associated vasculopathy with onset in infancy: a case report. Pediatr Rheumatol Online
J. 2024 Jan 4;22(1):9. doi: 10.1186/s12969-023-00934-4. PMID: 38178067; PMCID:
PMC10768237.

Schmidt A, Danyel M, Grundmann K, Brunet T, Klinkhammer H, Hsieh TC, Engels H, Peters
S, Knaus A, Moosa S, Averdunk L, Boschann F, Sczakiel HL, Schwartzmann S, Mensah
MA, Pantel JT, Holtgrewe M, Bdsch A, Weil3 C, Weinhold N, Suter AA, Stoltenburg C,
Neugebauer J, Kallinich T, Kaindl AM, Holzhauer S, Buhrer C, Bufler P, Kornak U, Ott
CE, Schulke M, Nguyen HHP, Hoffjan S, Grasemann C, Rothoeft T, Brinkmann F, Matar
N, Sivalingam S, Perne C, Mangold E, Kreiss M, Cremer K, Betz RC, Miicke M, Grigull
L, Klockgether T, Spier I, Heimbach A, Bender T, Brand F, Stieber C, Morawiec AM,
Karakostas P, Schéfer VS, Bernsen S, Weydt P, Castro-Gomez S, Aziz A, Grobe-Einsler
M, Kimmich O, Kobeleva X, Onder D, Lesmann H, Kumar S, Tacik P, Basin MA,
Incardona P, Lee-Kirsch MA, Berner R, Schuetz C, Kdérholz J, Kretschmer T, Di Donato
N, Schrock E, Heinen A, Reuner U, HanRke AM, Kaiser FJ, Manka E, Munteanu M,
Kuechler A, Cordula K, Hirtz R, Schlapakow E, Schlein C, Lisfeld J, Kubisch C, Herget
T, Hempel M, Weiler- Normann C, Ullrich K, Schramm C, Rudolph C, Rillig F, Groffmann
M, Muntau A, Tibelius A, Schwaibold EMC, Schaaf CP, Zawada M, Kaufmann L,
Hinderhofer K, Okun PM, Kotzaeridou U, Hoffmann GF, Choukair D, Bettendorf M,
Spielmann M, Ripke A, Pauly M, Minchau A, Lohmann K, Hining I, Hanker B, Baumer
T, Herzog R, Hellenbroich Y, Westphal DS, Strom T, Kovacs R, Riedhammer KM,
Mayerhanser K, Graf E, Brugger M, Hoefele J, Oexle K, Mirza-Schreiber N, Berutti R,
Schatz U, Krenn M, Makowski C, Weigand H, Schroder S, Rohlfs M, Vill K, Hauck F,



Borggraefe I, Miller-Felber W, Kurth |, Elbracht M, Knopp C, Begemann M, Kraft F,
Lemke JR, Hentschel J, Platzer K, Strehlow V, Abou Jamra R, Kehrer M, Demidov G,
Beck-Wdodl S, Graessner H, Sturm M, Zeltner L, Schdls LJ, Magg J, Bevot A, Kehrer C,
Kaiser N, Turro E, Horn D, Griters-Kieslich A, Klein C, Mundlos S, Néthen M, Riess O,
Meitinger T, Krude H, Krawitz PM, Haack T, Ehmke N, Wagner M. Next-generation
phenotyping integrated in a national framework for patients with ultrarare disorders
improves genetic diagnostics and yields new molecular findings. Nat Genet. 2024
Aug;56(8):1644-1653. doi: 10.1038/s41588-024-01836-1. Epub 2024 Jul 22. PMID:
39039281; PMCID: PMC11319204.

Zoch M, Gierschner C, Gebler R, Leutner LA, Kretschmer T, Danker A, Lee- Kirsch MA, Berner
R, Sedimayr M. Transition database for rare diseases and its use for clinical
documentation. Health Informatics J. 2024 Apr- Jun;30(2):14604582241259322. doi:
10.1177/14604582241259322. PMID: 38855877.

Toskov V, Kaiser-Labusch P, Lee-Kirsch MA; PRIM1 study group; Ehl S, Wegehaupt O.
Variable Syndromic Immunodeficiency in Patients with Biallelic PRIM1 Mutations. J Clin
Immunol. 2024 May 22;44(6):129. doi: 10.1007/s10875-024-01733-6. PMID: 38773012;
PMCID: PMC11108906.

Eigemann J, Janda A, Schuetz C, Lee-Kirsch MA, Schulz A, Hoenig M, Furlan |, Jacobsen
EM, Zinngrebe J, Peters S, Drewes C, Siebert R, Rump EM, Fuhrer M, Lorenz M,
Pannicke U, Kélsch U, Debatin KM, von Bernuth H, Schwarz K, Felgentreff K. Non-
Skewed X-inactivation Results in NF-kB Essential Modulator (NEMO) A-exon 5-
autoinflammatory Syndrome (NEMO-NDAS) in a Female with Incontinentia Pigmenti. J
Clin Immunol. 2024 Sep 12;45(1):1. doi: 10.1007/s10875-024-01799-2. PMID:
39264518; PMCID: PMC11393190.

B-Zentren:

Universitats AllergieCentrum (UAC)

Usage prevalence of angioedema patient-reported outcome measures: Results from the
UCARE and ACARE PROMUSE study. Cherrez-Ojeda, |., Bousquet, J., Giménez-
Arnau, A., Godse, K., Krasowska, D., Bartosinska, J., Szczepanik-Kutak, P., Wawrzycki,
B., Kolkhir, P., Allenova, A., Allenov, A., Tkachenko, S., Mitrevska, N. T., Mijakoski,
D., Stoleski, S., Kolacinska-Flont, M., Kuprys-Lipinska, I., Molinska, J., Kasperska-
Zajac, A., Zajac, M., Zamtynski, M., Mihaltan, F., Uimeanu, R., Zalewska-Janowska,
A., Tomaszewska, K., Al-Ahmad, M., Al-Nesf, M. A, lbrahim, T., Agel, S., Pesqué,
D., Rodriguez-Gonzélez, M., Wakida-Kuzunoki, G. H., Ramon, G. D., Ramon, G.
N., Neisinger, S., Bonnekoh, H., Rukhadze, M., Khoshkhui, M., Fomina, D., Larenas-
Linnemann, D., Kosnik, M., Kara, R. O., Caballero Lépez, C. G., Liu, Q., lvancevich, J.
C., Ensina, L. F., Rosario, N., Kvedariene, V., Ben-Shoshan, M., Jardim Criado, R.
F., Bauer, A., Cherrez, A., Cherrez, S., Chong-Neto, H., Rojo-Gutierrez, M. I., Rudenko,
M., Larco Sousa, J. |, Lesiak, A., Matos, E., Tinoco, ., Shijin, C. C., Logrofio, R.
H., Sagiay, J. C., Faytong-Haro, M., Robles-Velasco, K., Zuberbier, T. & Maurer,
M., Aug. 2024, in: Journal of Allergy and Clinical Immunology: In Practice. 12, 8, S.
2211-2215.e1. IF:8,2

Associations between tobacco smoking status and patch test results—A cross-sectional pilot
study from the Information Network of Departments of Dermatology (IVDK). Molin, S.,
Brans, R., Bauer, A., Becker, D., Kreft, B., Mahler, V., Skudlik, C., Stadler, R., Szliska,
C., Weisshaar, E. & Geier, J., Sept. 2024, in: Contact dermatitis. 91, 3, S. 203-
2119.1F:4,8



Behr J, Bonella F, Frye BC, Gunther A, Hagmeyer L, Henes J, Klemm P, Koschel D, Kreuter
M, Leuschner G, Nowak D, Prasse A, Quadder B, Sitter H, Costabel U. Pharmacological
Treatment of Idiopathic Pulmonary Fibrosis (Update) and Progressive Pulmonary
Fibroses: S2k Guideline of the German Respiratory Society. Respiration. 2024 Sep 9:1-
29. doi: 10.1159/000540856. Online ahead of print. PMID: 39250885 IF 3,5

Definition, acronyms, nomenclature, and classification of angioedema (DANCE): AAAAI,
ACAAI, ACARE, and APAAACI DANCE consensus. Reshef A, Buttgereit T, Betschel
SD, Caballero T, Farkas H, Grumach AS, Hide M, Jindal AK, Longhurst H, Peter J, Ried|
MA, Zhi Y, Aberer W, Abuzakouk M, Al Farsi T, Al Sukaiti N, Al-Ahmad M, Altrichter S,
Aygoren-Pursin E, Baeza ML, Bara NA, Bauer A, Bernstein JA, Boccon-Gibod |,
Bonnekoh H, Bouillet L, Brzoza Z, Bygum A, Calderon O, de Albuquerque Campos R,
Campos Romero FH, Cancian M, Chong-Neto HJ, Christoff G, Cimbollek S, Cohn DM,
Craig T, Danilycheva |, Darlenski R, Du-Thanh A, Ensina LF, Fomina D, Fonacier L,
Fukunaga A, Gelincik A, Giavina-Bianchi P, Godse K, Gompels M, Goncalo M, Gotua M,
Guidos-Fogelbach G, Guilarte M, Kasperska-Zajac A, Katelaris CH, Kinaciyan T, Kolkhir
P, Kulthanan K, Kurowski M, Latysheva E, Lauerma A, Launay D, Lleonart R, Lumry W,
Malbran A, Ali RM, Nasr |, Nieto-Martinez S, Parisi C, Pawankar R, Pifiero-Saavedra M,
Popov TA, Porebski G, Prieto Garcia A, Pyatilova P, Rudenko M, Sekerel BE, Serpa FS,
Sheikh F, Siebenhaar F, Soria A, Staevska M, Staubach P, Stobiecki M, Thomsen SF,
Triggiani M, Valerieva A, Valle S, Van Dinh N, Vera Ayala CE, Zalewska-Janowska A,
Zanichelli A, Magerl M, Maurer M.J Allergy Clin Immunol. 2024 Aug;154(2):398-411.e1.
doi: 10.1016/j.jaci.2024.03.024. Epub 2024 Apr 25.PMID: 38670233 IF:11,4

Klimek F, Bergmann C, Hagemann J, Cuevas M, Becker S, Pfaar O, Casper |, Klimek L.
Eosinophil granulocytes in chronic inflammatory respiratory diseases and CRSwWNP:
Function, immunological basis, and clinical significance. Allergol. Select. 2024 Mar
21;8:40-50. doi: 10.5414/ALX02469E. PMID: 38549811; PMCID: PMC10975747. IF 2,9

Koschel D, Behr J, Berger M, Bonella F, Hamer O, Joest M, Jonigk D, Kreuter M, Leuschner
G, Nowak D, Raulf M, Rehbock B, Schreiber J, Sitter H, Theegarten D, Costabel U;
Deutsche Gesellschaft flr Pneumologie und Beatmungsmedizin e.V. (DGP)
(federfihrende Fachgesellschaft) und Deutsche Gesellschaft fir Allergologie und
klinische Immunologie e.V. (DGAKI)Deutsche Gesellschaft fir Pathologie e.V.
(DGP)Deutsche Gesellschaft fur Arbeitsmedizin  und Umweltmedizin e.V.
(DGAUM)Deutsche Roéntgengesellschaft e.V. (DRG)Bundesverband Deutscher
Pathologen e.V. (BDP).Pneumologie. Diagnosis and Treatment of Hypersensitivity
Pneumonitis - S2k Guideline of the German Respiratory Society and the German Society
for Allergology and Clinical Immunology2024 Sep 3. doi: 10.1055/a-2369-8458. Online
ahead of print. PMID: 39227017 IF 1,2

Mihlmeier G, Polk ML, Tisch M, Cuevas M. Allergen-Immuntherapie gegen seltenere
Allergene [Allergen immunotherapy for rare allergens]. HNO. 2024 Sep;72(9):626-632.
German. doi: 10.1007/s00106-024-01469-0. Epub 2024 Apr 19. PMID: 38639764. IF 0,8

Non-Skin Related Symptoms Are Common in Chronic Spontaneous Urticaria and Linked to
Active and Uncontrolled Disease: Results From the Chronic Urticaria Registry. Pyatilova,
P., Hackler, Y., Aulenbacher, F., Asero, R., Bauer, A., Bizjak, M., Day, C., Dissemond,
J., Du-Thanh, A., Fomina, D., Giménez-Arnau, A. M., Grattan, C., Gregoriou, S., Hawro,
T., Kasperska-Zajac, A., Khoshkhui, M., Kocaturk, E., Kovalkova, E., Kulthanan,
K., Kuznetsova, E., Makris, M., Mukhina, O., Pesqué, D., Peter, J., Salameh,
P., Siebenhaar, F., Sikora, A., Staubach, P., Tuchinda, P., Zamtynski, M., Weller,
K., Maurer, M. & Kolkhir, P., Juli 2024, in: Journal of Allergy and Clinical Immunology: In
Practice. 12, 7, S. 1890-1899.e3. IF:8,2
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000468-41) pharmacokinetics of CDz173
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CAPS patients treated with llaris® in
terms of disease course as well as
quality of life and health economic
aspects - under conditions of
standard clinical practice in Germany

APDS Registry The APDS patient registry has been
created to better define the natural
history of these rare diseases, to
document treatments used in this
disorder and to identify predictors for
outcome. Moreover, the registry shall
be used to offer patients participation
in clinical trials based on the use of
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Konsortialprojekt INTEGRATE steht fur Integrierte
INTEGRATE Versorgung Neuer Therapien durch
ATMP Telemedizin, Empowerment,
Gentherapeutika, Register,

Arzneimittelsicherheit,strukturierte
Therapiepfade und  Erstattung,
https://integrate-
atmp.de/pages/projekt/Férderung:
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Onkologie und Rheumatologie in
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Universitatsklinkums Heidelberg
(UKHD), Partner acht weitere
deutsche Universitatsklinika (Berlin,
Dresden, Erlangen, Essen, Frankfurt,
Hamburg, LMU Minchen, TUbingen).
Ansprechpartner fur den Bereich
Gentherapie bei Spinaler
Muskelatrophie, SMA: Prof. Dr. med.
Maja v. der Hagen, Dr. med. M.
Smitka




Universitatsklinikum Carl Gustav Carus

DIE DRESDI

NER.

UniversitatsCentrum
fiir Seltene

Erkrankungen

Netzwerk
Muskeldystrophie
(MD-NET),
www.md-net.org

Projekt SMAraGD
(= Spinal muscular
atrophy — respond
to advanced
genetic diseases)

Kooperationspartner:
deutschlandweite
Arbeitsgemeinschaft,
Netzwerkzentrale am Friedrich-Baur-
Institut an der Neurologischen Klinik
der Universitat Munchen,
Bundesministerium fur Bildung und
Forschung

Ansprechpartner Neuropéadiatrie.:
Prof. Dr. med. M. von der Hagen

Forderung durch die Deutschen
Gesellschaft fur Muskelkranke, DGM
(Forderzeitraum 15.1.22 — 31.12.23,
Verlangerung bis Sommer 2026) zu
.Neuromuskulare lebenslimitierende
Erkrankungen im Kindesalter im
Spannungsfeld neuer Therapien und
bestehender Versorgungsstrukturen

am Beispiel der Spinalen
Muskelatrophie Typ 1¢
Ansprechpartner Neuropadiatrie:

Prof. Dr. med. M. von der Hagen,
Sachsisches Kinderpalliativzentrum:
Dr. rer. medic. M Janisch
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Solve-RD
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https://solve-rd.eu/

https://www.hnpcc.de/index.html
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https://www.nct-
dresden.de/forschung/nct-master-

seltene genetisch

NCT MASTER program.html
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Investigating the
molecular
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NF1-associated
gliomas through
single cell profiling
and novel cell
models
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html

https://www.onkorisknet.de/

https://qgilbertfamilyfoundation.org/ne
ws-and-stories/gilbert-family-
foundation-invests-21-million-to-
launch-new-research-initiative-
focused-on-developing-advanced-
disease-models-to-accelerate-cure-
for-neurofibromatosis/

https://nngm.de/ueber-das-
nngm/organisationsstruktur/task-
forces/task-force-5/

UniversitatsCentrum fur
seltene Angeborene
Fehlbildungen

Zentrum momentan im Aufbau

UniversitatsCentrum fir
seltene
Muskuloskelettale
Erkrankungen im
Kindesalter

Zentrum momentan im Aufbau

UniversitatsCentrum fir
seltene  Orale und
Kraniofaziale
Fehlbildungen

Zentrum momentan im Aufbau



https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/kliniken-polikliniken-institute/kge/forschung/predacting
https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/kliniken-polikliniken-institute/kge/forschung/predacting
https://www.genturis.eu/l=eng/Home.html
https://www.genturis.eu/l=eng/Home.html
https://www.onkorisknet.de/
https://gilbertfamilyfoundation.org/news-and-stories/gilbert-family-foundation-invests-21-million-to-launch-new-research-initiative-focused-on-developing-advanced-disease-models-to-accelerate-cure-for-neurofibromatosis/
https://gilbertfamilyfoundation.org/news-and-stories/gilbert-family-foundation-invests-21-million-to-launch-new-research-initiative-focused-on-developing-advanced-disease-models-to-accelerate-cure-for-neurofibromatosis/
https://gilbertfamilyfoundation.org/news-and-stories/gilbert-family-foundation-invests-21-million-to-launch-new-research-initiative-focused-on-developing-advanced-disease-models-to-accelerate-cure-for-neurofibromatosis/
https://gilbertfamilyfoundation.org/news-and-stories/gilbert-family-foundation-invests-21-million-to-launch-new-research-initiative-focused-on-developing-advanced-disease-models-to-accelerate-cure-for-neurofibromatosis/
https://gilbertfamilyfoundation.org/news-and-stories/gilbert-family-foundation-invests-21-million-to-launch-new-research-initiative-focused-on-developing-advanced-disease-models-to-accelerate-cure-for-neurofibromatosis/
https://gilbertfamilyfoundation.org/news-and-stories/gilbert-family-foundation-invests-21-million-to-launch-new-research-initiative-focused-on-developing-advanced-disease-models-to-accelerate-cure-for-neurofibromatosis/
https://gilbertfamilyfoundation.org/news-and-stories/gilbert-family-foundation-invests-21-million-to-launch-new-research-initiative-focused-on-developing-advanced-disease-models-to-accelerate-cure-for-neurofibromatosis/
https://nngm.de/ueber-das-nngm/organisationsstruktur/task-forces/task-force-5/
https://nngm.de/ueber-das-nngm/organisationsstruktur/task-forces/task-force-5/
https://nngm.de/ueber-das-nngm/organisationsstruktur/task-forces/task-force-5/

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus
DIE DRESDNER.

UniversitatsCentrum
fiir Seltene

Erkrankungen

Zentrum momentan im Aufbau
UniversitatsCentrum fir
seltene Dermato-
chirurgische
Erkrankungen




UniversitatsCentrum

fiir Seltene

Erkrankungen

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus

Register der B-Zentren des USE am UKD

Der folgenden Tabelle enthehmen Sie bitte die Fachzentren, welche zu den am

Zentrum versorgten Patientinnen oder Patienten mit einer oder mehreren seltenen

Erkrankungen Daten unter Berlcksichtigung geltender datenschutzrechtlicher

Vorgaben erheben, die sie entweder Uber ihr Referenzzentrum oder direkt an ein

anerkanntes nationales oder internationales krankheits-/

krankheitsgruppenspezifisches Register meldet, soweit ein solches Register vorhanden

ist.
B-Zentrum Regist | Bezeichnung Link / Kommentar
erJa/
Nein
Universitats Ja Muko.web Organisation und Auswertung Uber
MukoviszidoseCentru das Mukoviszidose Institut gGmbH
m unter dem Dach des Mukoviszidose
e.V. (www.muko.info)
Ja Esid.org https://esid.org/

UniversitatsCentrum
fur Immundefizienzen

APDS Register

Jeffrey Modell
Foundation and
Registry
RELIANCE,

SOCS Registry

https://esid.org/Working-
Parties/Registry-Working-
Party/Studies/APDS-Registry

http://www.info4pi.org/

CAPS Patienten

Autoimmunitat durch SOCS1
Insuffizienz

PRST
pad. Register fur
Stammzelltransplantation)
Ja DRFZ RABBIT- Rheumatische Erkrankungen
UniversitatsCentrum Register und
fur Autoimmun- und Kerndokumentation
Rheumatische EUSTAR-Register | SSc
Erkrankungen DNSS-Register SSc
COMPERA PAH
Ja Anaphyalaxieregist | https://www.anaphylaxie.net/de/
Universitats er https://urticaria-registry.com/
AllergieCentrum CURE Register https://www.ivdk.org/de/
IVDK Register https://treatgermany.org/
TREAT Germany
Ja SMArtCare 5g-assoziierter Spinaler



https://esid.org/
https://esid.org/Working-Parties/Registry-Working-Party/Studies/APDS-Registry
https://esid.org/Working-Parties/Registry-Working-Party/Studies/APDS-Registry
https://esid.org/Working-Parties/Registry-Working-Party/Studies/APDS-Registry
http://www.info4pi.org/
https://www.anaphylaxie.net/de/
https://urticaria-registry.com/
https://www.ivdk.org/de/

UniversitatsCentrum
fiir Seltene

Erkrankungen

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus

DIE DRESDNER.

vikL JINLOU

Zentrum fur Klinische
Genommedizin

HerediCaRe

Familiarer
Darmkrebs

Seltene
Erkrankungen-
Netzwerk
Selektivvertrag
NAMSE

GfH-Netzwerk
Erbliche

Universitats Muskelatrophie
Neuromuskulares Motoneuronerkrankungen
Centrum MND-Net -
Register _ _ _
Register fur Patientinnen mit
DZNE Describe Motoneuronerkrankungen
ALS/FTD ) ) _
Gewebebank fir Patientinnen mit
DZNE Brain Bank | heurodegenerativen
Erkrankungen einschlief3lich
Motoneuronerkrankungen
Register flr Patientinnen mit
Ambulanzpartner Motoneuronerkrankungen
netzwerk
Ja Dresdner Genetische Aortenerkrankungen
Universitats Aortenregister (z.B. Ehlers Danlos)
GefalRCentrum
Ja TransCon PTH- Hypoparathyroidism (ab 2021)
UniversitatsCentrum TCP304
fir Gesundes Altern TransCon PTH- Hypoparathyroidism
TCP201
PAR—R13-001 Hypoparathyroidism
PARADIGHM
ALX-HPP-501 Hypophosphatasia
BoHemE age-related bone loss and
hematopoiesis
Osteogenesis Patienten mit Osteogenesis
Imperfecta Imperfecta und frih-manifestierter
Osteoporose
CALYPSO AZP-
3601 Hypoparathyroidism
Ja ERN-Genturis https://www.genturis.eu/l=eng/Home.

html
https://www.konsortium-familiaerer-

brustkrebs.de/das-konsortium/

https://www.hnpcc.de/

https://www.ukbonn.de/genomische-

statistik-und-bioinformatik/

https://www.gfhev.de/forschung/tum

orgenetik



https://www.genturis.eu/l=eng/Home.html
https://www.genturis.eu/l=eng/Home.html
https://www.konsortium-familiaerer-brustkrebs.de/das-konsortium/
https://www.konsortium-familiaerer-brustkrebs.de/das-konsortium/
https://www.hnpcc.de/
https://www.ukbonn.de/genomische-statistik-und-bioinformatik/
https://www.ukbonn.de/genomische-statistik-und-bioinformatik/
https://www.gfhev.de/forschung/tumorgenetik
https://www.gfhev.de/forschung/tumorgenetik

UniversitatsCentrum
fiir Seltene

Erkrankungen

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus

DIE DRESDNER.

UniversitatsCentrum
fur seltene Orale und
Kraniofaziale
Fehlbildungen

Tumorerkrankunge
n
Ja Seltene https://www.ukbonn.de/genomische-
UniversitatsCentrum Erkrankungen- statistik-und-bioinformatik/
fur seltene genetisch Netzwerk
bedingte Selektivvertrag
Entwicklungsstorunge NAMSE
n
Ja ERN-Genturis https://www.genturis.eu/l=eng/Home.
UniversitatsCentrum html
fur genetische
Tumorrisikosyndrome HerediCaRe https://www.konsortium-familiaerer-
brustkrebs.de/das-konsortium/
Familiarer https://www.hnpcc.de/
Darmkrebs
GfH-Netzwerk https://www.gfhev.de/forschung/tum
Erbliche orgenetik
Tumorerkrankunge
n
Nein Zentrum momentan im Aufbau
UniversitatsCentrum
fur seltene
Angeborene
Fehlbildungen
Nein Zentrum momentan im Aufbau
UniversitatsCentrum
fur seltene
Muskuloskelettale
Erkrankungen im
Kindesalter
Nein Zentrum momentan im Aufbau



https://www.ukbonn.de/genomische-statistik-und-bioinformatik/
https://www.ukbonn.de/genomische-statistik-und-bioinformatik/
https://www.genturis.eu/l=eng/Home.html
https://www.genturis.eu/l=eng/Home.html
https://www.konsortium-familiaerer-brustkrebs.de/das-konsortium/
https://www.konsortium-familiaerer-brustkrebs.de/das-konsortium/
https://www.hnpcc.de/
https://www.gfhev.de/forschung/tumorgenetik
https://www.gfhev.de/forschung/tumorgenetik

UniversitatsCentrum
fiir Seltene

Erkrankungen

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus

DIE DRESDNER.

UniversitatsCentrum
fir seltene Dermato-
chirurgische
Erkrankungen

Nein

Zentrum momentan im Aufbau




