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KURZFASSUNG

Der Aufbau des Zentrums fir Seltene Erkrankungen am Universitétsklinikum Dresden (USE) mit
Ausrichtung an den Empfehlungen des Nationalen Aktionsplans fir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE) und den strategischen Unternehmenszielen ist in den vorhergehenden Jahren
umfangreich gelungen. Schwerpunkt war die Bildung von Zentren in arbeitsteilig g
miteinander vernetzten Ebenen. Mit Einrichtung des Typ A Zentrums (Referenzzentrum flr Seltene
Erkrankungen) und der Integration von acht krankheitsgruppenspezifischen Fachzentren (Typ B
Zentren) bestehen horizontale Strukturen, um vorhandenes Fachwissen auf dem Gebiet der seltenen
Erkrankungen zu biindeln und vorhandene Ressaurcen zusammenzufiihren. Die Integration weiterer

B-Zentren ist in Vorbereitung.
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1 DAS UNIVERSITATSCENTRUM fiir SELTENE ERKRANKUNGEN - ein
Uberblick

Das UniversitatsCentrum fur Seltene Erkrankungen (USE) am Universitatsklinikum Dresden hat es
sich zur Aufgabe gemacht, medizinische Expertise fachiibergreifend zu bindeln und diese Patienten
mit seltenen Erkrankungen zur Verfligung zu stellen, um den Weg zur richtigen Diagnose zu
verkurzen, eine kompetente Beratung sicherzustellen und Zugangswege zu bestmdglichen 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 solchen 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 Arzte, nicht-arztliches Personal und
Wissenschaftler aus verschiedenen Kliniken und Instituten eng miteinander zusammen, um eine
spezialisierte und koordinierte Diagnostik und Versorgung von Kindern und Erwachsenen mit seltenen
Erkrankungen zu ermdglichen. In fachspezifischen und interdisziplinaren Fallkonferenzen werden
Patienten sowohl mit unklarer Diagnose als auch mit bekannter Diagnose besprochen, um eine
adaquate medizinische Versorgung einzuleiten. Die am UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen
beteiligten Zentren sind auch in der Forschung aktiv, um Krankheitsmechanismen besser zu verstehen
und in Zukunft Patienten mit seltenen Erkrankungen innovative Diagnostik und Therapie anbieten zu
konnen. Hierfir wurden am UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen zunéachst vier
Schwerpunktbereiche definiert, in denen Diagnose, Therapie und Forschung eng verknupft sind. Das
USE ist dartiber hinaus auch in weiteren Fachgebieten aktiv und arbeitet eng mit den anderen Zentren
fur Seltene Erkrankungen in Deutschland wie auch vielen Patientenorganisationen und
Selbsthilfegruppen zusammen.

1.1 AUFBAU UND ORGANISATION

Das UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen (USE, auch A-Zentrum) an der Medizinischen
Fakultat Carl Gustav Carus der Technischen Universitat Dresden und am Universit&f8Rhinikum Carl
Gustav Carus Dresden wurde im Jahr 2014 als gemeinsame Struktur der Medizinischen Fakultat Carl
Gustav Carus der Technischen Universitat Dresden (MFD) und deSiuniversitatsklinikums Carl Gustav
Carus Dresden an der Technischen Universitat DresdenAnstalt des 6ffentlichen Rechts desFreistaates
Sachsen (UKD) gegriindet. Grindungsmitgliederssind das Herzzentrum Dresden, das Institut for
Klinische Genetik, die Klinik und Poliklinik fur Dermatologie, die Klinik und Poliklinik fir
Frauenheilkunde und Geburtshilfe, die Klinik und Poliklinik fiir Kinder- und Jugendmedizin sowie deren
Abteilung Neuropadiatrie, die Klinik und Poliklinik fir Kinder- und Jugendpsychiatrie, die Klinik und
Poliklinik fiir Kinderchirurgie, die Klinik und Poliklinik fiir Neurologie, die Klinik und Poliklinik fir
Psychiatrie und Psychotherapie, die Klinik und Poliklinik fiir Psychotherapie und Psychosomatik, die
Klinik und Poliklinik fiir Strahlentherapie und Radioonkologie, die Klinik und Poliklinik fir Urologie, die
Koordinierungszentrum Klinische Studien, die Medizinische Klinik und Poliklinik I, die Medizinische
Klinik und Poliklinik 11, das Orthopadisch-Unfallchirurgisches Zentrum, sowie die Abteilung
Chirurgische Forschung (seit 01.04.2019 nicht mehr existent) und der Zentralbereich Qualitéts- und
Medizinisches Risikomanagement. ‘



Das USE verfiigt Uber eine Satzung, in der die Ubergreifenden Ziele einer strukturierten Versorgung
von Patienten mit Seltenen Erkrankungen, sowie Vorgehen zur Diagnostik und Weiterleitung zur
Therapie beschrieben werden (s. Anlage 1). Die Mitgliedschaft im USE ist grundsatzlich allen Kliniken,
Zentren, eigenstandigen Abteilungen und Instituten des Universitatsklinikum Dresden méglich, die in
die Betreuung von Patienten mit Seltenen Erkrankungen aktiv eingebunden sind. AuRerordentliche
Mitglieder ohne Stimmrecht konnen Selbsthilfegruppen, Einrichtungen sowie niedergelassene Arzte
sein, die nicht dem UKD oder der Fakultat angehéren. Der Lenkungsausschuss des USE setzt sich aus
dem Medizinischen und Kaufmannischen Vorstand des UKD, sowie der Dekanin der MFD und der
Leiterin des Qualitats- und Risikomanagements zusammen.

A

Sprecher des USE: Prof. Dr. med. R. Berner Stellv. Sprecherin des USE: Prof. Dr. med. MA. Lee-
Kirsch
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Stellv. Sprecherin des USE: Dr. med. N. Di Donato Stellv. Sprecherin des USE: Dr. med. A. HanRke

Die Mitgliederversammlung, welche sich aus den Griindungsmitgliedern zusammensetzt, bestétigten
im Jahr 2019 mit einfacher Mehrheit den Sprecher (Herr Prof. Dr. med. R. Berner) und wahlte drei
stellvertretende Sprecher (Frau Prof. Dr. med. M. A. Lee-Kirsch, Frau Dr. med. A. HdfiBke, Frau Dr.
med. N. Di Donato) des USE. Die Stelle der &rztlichen Lotsin ist an das Rotationsmodell der arztl.
Weiterbildung gekoppelt und daher regelméRig rotier{‘ bEsetzt. Die nichtarztliche
Koordinationsstelle ist dauerhaft besetzt. Seit der Grindung des USE wurden acht Fa tren (B-
Zentren) in das USE eingebunden, deren Einbindung aus dem Organigramm hervorgeht (AnIO
Die Leiterinnen der Fachzentren stehen dem Zentrum mit mindestens 20 Wochenstunden zur
Verfligung, um die professionelle Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen zu sichern.
Alle Fachzentren bieten ein stationéres 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 als auch uber den gewahlten Sprecher an die Klinik und Poliklinik fir Kinder- und .
Jugendmedizin angebunden, deren Expertise aus dem gesamten Leistungsspektrum zur Verfligung
steht. Zudem ist die Klinische Genetik' als Fachzentrum sowie projektbezogen in die Arbeit
Zentrums involviert, da der groRte Teil der. seltenen Erkrankungen genetisch bedingt ist.
genetische Diagnostik kann am Universitatsklinikum Dresden im Institut fur Klinische Geneti




durchgefiihrt werden, welches nicht zuletzt nach DIN EN ISO 15189: 2014 akkreditiert ist und neben
der molekularen Humangenetik im Verbund der genetischen Diagnostik hochste Qualitit anbietet.

UniversitatsCentrum fir
Seltene Erkrankungen Dresden

Lenkungsausschuss
Mitgliederversammlung
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Einbindung des UniversitatsCentrums fir Seltene Erkrankungen und seiner B Zentren an der Klinik und Poliklinik fir Kinder- und
Jugendmedizin

1.2 ORGANISATION DES ERSTKONTAKTS

Das Zentrum dient als erste Anlaufstelle fiir Patientinnen mit Seltenen Erkrankungen sowie fir
Patientinnen 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) maglich. Die Koordinationsstelle sowie die arztliche Lotsin werden
dariiber direkt erreicht. Alle furr Patientinnen und Arztinnen relevanten Informationen@@benétigten
Formulare zur Vorstellung im Zentrum finden sich auf der, in die Homepage des UKD eingebetteten,
Internetseite des USE ( https://www.uniklinikum-dresden.de/use.uf dieset Internetsemdet sich
ein Uberblick Gber die Ansprechpartner des USE. JedesTyp B Zentrum ist entsprechen nkt und
gibt auf der angegebenen Homepage einen Uberblick (iber seine Behandlungsschwerpunk
Kontaktdaten sowie Sprechzeiten. Die Fragebdgen, die zu einer Vorstellung am USE notwendig sind
finden sich frei zugénglich als PDF zum Download. Dabei wird eine Version fur Kinder und eine fu.
Erwachsene unterschieden. In einem verstandlichen Flief3text ist das genaue Vorgehen zur Vorstellung
im Zentrum ausfihrlich erlautert. Es erfolgt ausschlieBlich die Bearbeitung vollstandiger Anfragen
(Anfragebogen fiir Patienten, Anfragebagen fiir behandelnde Arzte, vollstandige &rztliche Unterlagen,

Uberweisungsschein). .
Dariiber hinaus sind Informationen zum Versorgungsangebot und Kontakt zum Zentrum und den
Fachzentren auch im Versorgungsatlas fur Seltene Erkrankungen, sowie die Internetprasenz

Orphanet zu finden. b



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

1.3 VERSORGUNGSPFAD DES USE DRESDEN

Die Versorgung erfolgt patientenzentriert in zwei Struktureinheiten:

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

Information an Absender der Anfrage; ggf. Empfehlung weiterer Basisdiagnostik und Behandlung; ggf. Verweis an Selbsthilfegruppen, andere Zentren,
| Kein Anhaltspunkt fir eine |
- seltene Erkrankung I
A
Eingehende Anfrage “ : f
(telefonisch/E-Mail/ Erstbeurteilung der leseHtation de S Ealls n - Prasentation der Ergebnisse
ostalisch Uiy Linterdisziplinarer Durchfithrung der aus Diagnostikin 2.
(sl Koordi natio%sstelle/arztl P»| Fallkonferenz durch arztl. P spezialisierten Diagnostik, > interdigsziplinérerA
Berenstellung"deli Lotsin/Expertin Lol_S|r_1,'ggf. Ind'lkatlon_ insbesondere Genetik Fallkonferenz
geforderten vollstandigen spezialisierter Diagnostik
Unterlagen
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Verdachtsdiagnose oder |

gesicherte Diagnose
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Information an Absender der Anfrage, ggf. Weiterleitung an Fachzentrum des USE,

Versorgungspfad am USE

Zusétzlich zur reinen Fallbesprechung erhalten Ratsuchende bei entsprechender Indikation im
Rahmen des Selektivvertrages Translate NAMSE nach §140a SGB V die Mdglichkeit eigipgenetischen
Diagnostik wie Exom- oder Genomsequenzierung durchfiihren zu lassen. Diese innovative Diagnostik
ischiénlDiagnostik. Weitere 24 %
weisen eine Variante unklarere Signifikanz auf, die unterVerdacht stehen krankheitsve‘hend Zu
sein. In jedem Fall erhélt jeder Ratsuchende einé Empfehlung zur weiteren Behandlung u‘
Maglichkeit der erneuten Vorstellung, sollten:sich neue Befunde ergeben.

fuhrte 2022 bei 22 % der Untersuchten zu einer gesicherten

1.4 VERNETZUNG

Auf internationaler Ebene wurde 2021 /uber die Klinik- und Poliklinik fir Kinder- und Jugendmedizin
des UKD als Tréger des USE 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 Malinahmen aus de
Nationalen Aktionsbuindnis fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE). Unter anderem
das USE Projektpartner des, aus dem Innovationsfonds des gemeinsamen Bundesausschusse




geforderten Projektes Translate-NAMSE. Auf Grundlage des Projektes und dessen positiver
Evaluation sprach der Innovationsausschuss umfangreiche Empfehlungen zur Ubernahme in die
Regelversorgung aus.

Ein erster Schritt dieser Umsetzung ist dabei der Selektivvertrage Translate NAMSE nach §140a SGB
V. Dadurch koénnen Patienten 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 europédischen Referenznetzwerken (ERN) formierten sich 2020 auch Deutsche
Referenznetzwerke (DRN) fir Seltene Erkrankungen. Ratsuchende kdnnen (ber den
Zusammenschluss von Typ B Zentren Ressourcenschonender zu Diagnose und Behandlungen gefihrt
werden. Das USE Ubernimmt dabei die koordinativen Aufgaben fur das klinische Subnetzwerk der
Autoinflammatorischen Erkrankungen. Weiterhin ist das Zentrum fir seltene neurologische
Erkrankungen in das DRN fur Seltene Neurologische Erkrankungen eingebunden. Die Leitung im
Subnetzwerkt der atypischen Parkinsonsyndrome halt 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 Expertise der Mitglieder und integrierten Fachzentren des USE kommt besonders in den
interdisziplinaren Fallkonferenzen zum Tragen. 29 Konferenzen wurden dabei direkt vom USE
abgehalten. Diese wurden digital und uniklinikumsweit angeboten, um eine mdglichst breite
Abdeckung aller eingeladenen Fachbereiche zu sichern. Ersichtlich wird der deutliche Anstieg an
diskutierten Féllen, Teilnehmern und Anzahl der Fallkonferenzen im Vergleich zu den Vorjahren in
Abbildung 2. Durchschnittlich nahmen 10 Fachbereichsvertreter teil und es wurden durchschnittlich
8 Félle pro Konferenz diskutiert. Zahlreiche weitere Fallkonferenzen finden Typ B Zen'ws spezifisch
statt.
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Ubersicht zu interdisziplindren Fallkonferenzen, Teilnehmern und besprochenen Fallen im Jahresvergleich (absolute Angaben)

1.6 INFORMATIONSVERANSTALTUNGEN FUR BETROFFENE UND
PATIENTENORGANISATIONEN

Im Jahr 2022 konnte eine bundesweite Veranstaltung anlésslich des Tages der Seltenen Erkrankungen
unter der Leitung des Dresdner USE umgesetzt werden. Insgesamt zeigten 10 Einkaufsbahnhéfe und
zahlreiche weitere Akteure Selbstportrats von Betroffenen seltener Erkrankungen unter dem Motto
LSelten Allein® (s. Anlage 3). Ziel war es die breite Offentlichkeit fiir Seltene Erkrankungen zu
sensibilisieren und direkt oder indirekt Betroffene zu vernetzen. Die Veranstaltung erreichte enormes
oOffentliches Interesse und wird im Jahr 2023 fortgefiihrt. Dartber hinaus ist fur den Tag der Seltenen
Erkrankungen 2023 eine regionale Veranstaltung angedacht, welche Selbsthilfegruppen und
Betroffene in einem entspannten Miteinander zusammenbringt und das Zuhéren in den Fokus der
Veranstaltung stellt.

1.7 FORT- UND WEITERBILDUNGSVERANSTALTUNGEN am

Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen fiir arztliche Kolleginnen,und K@llegen, Medizinstudierende
und Betroffene werden in Zusammenarbeit mit den inteﬁrten Fachzentren .erichtet.
Insbesondere das ,,GroRBe Boardmeeting“, welches zweimonatlich stattfinden soll, ist seit r
Sachsischen Landesarztekammer mit Fortbildungspunkten als Fortbildungsveranstaltung anerkannt.
Weiterhin wurde beispielsweise die DSAI Tagung zum Thema ,,Immundefekte HAUTnah* durch d
USE ausgerichtet. Das USE beteiligt sich zadem aktiv in der Lehre und hat die Seltenen Erkrankungen
uber die Vorlesungen Padiatrie in der medizinischen Ausbildung abgebildet.

1.8 KODIERUNGEN SELTENER ERKRANKUNGEN

Die Kodierung seltener Erkrankungen wurde am Universitatsklinikum Dresden mittels einer

Einzellésung im Krankenhausinformationssystem umgesetzt. Diese beruht auf dem Katalog .




Orpha.net Katalogs und wurde im stationaren Sektor verpflichtend umgesetzt. Fir den ambulanten
Bereich kdnnen daher keine konkreten Angaben gemacht werden.
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Ubersicht zu stationdren Fallen und Patienten die mit Hauptdiagnose einer seltenen Erkrankung am UKD in Behandlung waren, im
Jahresverlauf (absolute Angaben)
Im Berichtszeitraum waren am Universitatsklinikum Dresden 3.729 stationdre Patienten mit der
Hauptdiagnose einer seltenen Erkrankung in Behandlung. Dies entspricht 3.790 Fallen am UKD. Es
wurden insgesamt 928 verschiedene seltene Diagnosen kodiert. 527 Diagnosen wurden im Jahr 2022
nur einmal am gesamten UKD kodiert, die ,,haufigste seltene Erkrankung kam 144-mal vor.

1.9 PUBLIKATIONEN

Das USE Dresden ist stets 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 2022 finden Sie in der
Anlage 4.

1.10 FORSCHUNGSTATIGKEIT am

Das USE wirkt tiber die integrierten Fachzentren an klinischen Studien n'iese finden sich in Anlage
5 wieder. Ein gesamtheitliches Konzept (UKD Standard) z eitung oder Durcl.mg und
Beteiligung an klinischen Studien fiir die spezifischen Erkrankungen des Zentrums liegt am S
des Uniklinikums Dresden digital vor (Studienplanung und Vorbereitung; Durchftihrung von klinischen
Studien, Datenmanagement/Dokumentation, Projektmanagement. .

t

1.11 REGISTER

Das USE wirkt im Projekt NARSE mit, welches die Etablierung eines Nationalen Registers fiir Seltene
Erkrankungen zum Ziel hat. Weiterhin'soll das Projekt Fair4Rare die Evaluation des NARSE-Projektes .
ubernehmen und die Akzeptanz der Nutzenden sowie notwendige Weiterentwicklungen prufen.

Die Typ B Zentren pflegen indikationsspezifisch in Register ein, welche in Anlage 6 ersichtlich sinz.




1.12 QUALITATSVERBESSERNDE MARNAHMEN

Im Berichtszeitraum 2022 konnten im Hinblick auf die Weiterentwicklung des USE und seiner
besonderen Aufgabenwahrnehmung folgende MaRnahmen umgesetzt werden:

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

Wiederaufnahme von Fortbildungsveranstaltungen nach pandemiebedingtem Ausfall im
Vorjahr

breite Aufmerksamkeitsoffensive durch das bundesweite Projekt ,,Selten Allein“ am Tag
der Seltenen Erkrankungen

Planung der Zertifizierung des USE nach ClarCert um Qualitét nachhaltig zu dokumentieren
und nachweisen zu kdnnen

1.13 QUALITATSZIELE

Fur die folgenden Jahre sind nachfolgende Qualitétsziele zur kontinuierlichen Entwicklung des USE
angestrebt:

Anlagen:

Umsetzung der Zertifizierung des USE nach ClarCert

Aufnahme weiterer Typ B Zentren in das Leistungsangebot des USE

Sachsenweite Offnung des GroRen Board Meetings fiir ein breiteres Fachpublikum
Intensivierung der Zusammenarbeit mit Selbsthilfegruppen und Patientenvertretern
speziell durch Veranstaltungen

Erweiterung der Lehrveranstaltungen und Fortbildungen

Durchfiihrung und Evaluierung einer gezielten Patienten - und Einweiserbefragung

- Satzung

- Organigramm

- Flyer ,Selten Allein*

- Publikationsliste 2022

- Forschungstatigkeiten 2022
- Register 2022
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Lenkungsausschuss

Medizinischer Vorstand UKD (Prof. Dr. med. D.M. Albrecht)
Kaufmannischer Vorstand UKD (F. Ohi)
Dekanin der MFD (Prof. Dr. med. E. Troost)
Leiterin des QM (Prof. Dr. med. habil. M. Eberlein-Gonska)

o Universitatszentrum fiir seltene Erkrankungen
Mitgliederversammlung

Ordentliche Mitglieder AuRerordentliche Sprecher:
-Kliniken Mitglieder Prof. Dr. med. R. Berner Koordinationsstelle
-Eigenstandige Ab- -Selbsthilfegruppen Dr.rer. medic T. Kretschmer
teilungen -Niedergelassene — | Wird gewshit 1 _ gy, | Stellvertretende Sprecherinnen:
sZentren Arzte Prof. Dr. med. M. A. Lee-Kirsch
-Institute -Einrichtungen Dr. med. J. Porrmann

-Forschungsverbiinde
(Jeweils des UKD oder ausserhalb UKD/MFD Dr. med. A. M. HanRke

MFD)

B-Zentren
Universitats MukoviszidoseCentrum (UMC)

UniversitatsCentrum fur Immundefizienz (U-CID/OrchiDD)
UniversitatsCentrum fiir Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE)
Universitats AllergieCentrum (UAC)

Universitats NeuromuskuldaresCentrum (UNMC)

Universitats GefaRCentrum (UGC)

UniversitatsCentrum fir Gesundes Altern (UCGA)

Zentrum fur Klinische Genommedizin

Version 2 Erstellt Geprift Freigegeben Revision
Am 31.07.2023 31.07.2023 31.07.2023 31.07.2023
Von Giildenstern, E. Kretschmer, T. Berner, R.

© Zentrum fir seltene Erkrankungen. Vervielféltigung und Verdéffentlichung nur mit ausdrticklicher Genehmigung.



Die Kunstaktion »Selten allein«

.. zeigt 20 Selbstportrats, die Menschen mit seltenen
Erkrankungen (SE) in den letzten Monaten gemalt,
gezeichnet oder fotografiert haben. Diese Bilder sind
zusammen mit einer kurzen Selbstauskunft zur Person
und ihrer Krankheit in ausgewahlten Einkaufsbahn-
héfen und Uniklinika in Deutschland zu sehen. Auf
diese Weise machen Betroffene am 28. Februar 2022
auf den 15. weltweiten Tag der Seltenen Erkrankungen
aufmerksam.

In der Européaischen Union gilt eine Erkrankung als
selten, wenn nicht mehr als finf 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.

Der AnstoB fir die Aktion »Selten Allein« kam von den
universitaren Zentren fur Seltene Erkrankungen.
Verantwortlich fir die Koordinierung sind der
Verband der Universitatsklinika Deutschlands e.V.
(VUD) sowie die Allianz Chronischer Seltener
Erkrankungen - ACHSE e.V. als Dachorganisation

von rund 130 Patientenorganisationen. Gastgeber und
Unterstutzer vor Ort sind die Einkaufsbahnhofe.

Die Website www.seltenallein.de zeigt nicht nur
die Bilder der Ausstellung und weitere Kunstwerke
von Betroffenen, sondern bietet Informationen

zu seltenen Erkrankungen und erdffnet den direkt
oder indirekt Betroffenen die Gelegenheit, sich zu

vernetzen.
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Kristinkreativ
36 Jahre

Idiopathische
generalisierte
Dystonie

Mein Ziel:
Nie aufhdren
zu kdmpfen.

Linda
47 Jahre

Atypisches
Plexuspapillom mit
spinaler
Metastasierung

Mein Ziel:
Mit meiner Kunst

Menschen berihren.
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MR
48 Jahre

Sarkoidose

Mein Ziel:
Ein stabiler
Gesundheitszustand.

CE
49 Jahre

Lymphangioleiomyo-
matose
(Lungentransplantation)

Mein ziel:
Diagnosen dirfen
nicht mehr so lange
dauern.

Iris
53 Jahre

Sarkoidose,
Mastzellerkrankung

Mein Ziel:

Kunst und Musik
weitertragen,
solange es geht.

B.R.
57 Jahre

Systemische
Sklerodermie

Mein Ziel:
Ein stabiler
Krankheitsverlauf.

MK
65 Jahre

Granulomatose mit
Polyangiitis

Mein Ziel:
Alt werden ohne
Beschwerden.

RR
71 Jahre

Cerebelldre Ataxie
bei Kleinhirnatrophie
SAOA

Mein Ziel:
Erfullt zu Leben.

Bild auf dem Titel: Anna, 31 Jahre; Autosomal Rezessiv Congenitale
Ichthyose (ARCI) - Lamelldre Ichthyose
Mein Ziel: Andere Betroffene starken und mich selbst mehr lieben.

Unsere Kunst macht
anderen Mut
Aktion zum Tag der

Seltenen Erkrankungen
28. Februar 2022
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LEXI:VERSUM
Neo (8 Jahre) flr seinen
Bruder Lex (4 Jahre)

Pierre-Robin-Syndrom
mit einer Lippen-
Kiefer-Gaumenspalte
und das Goldenhar-
Syndrom

Mein Ziel:
»MUT:MACHEN«.

Emma & Lotte
7 Jahre

Neurofibromatose

Typ1l

Menschen zu helfen
und Motorrad fahren.
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Schnitzelmeister Mein Ziel:
12 Jahre Den anderen

Jojo Sch.
9 Jahre

Mukoviszidose

Mein Ziel:

Fit bleiben
und im FuBball
gewinnen.

zeigen, wie ich

Tuberdse Sklerose mich fihle.

Anne
15 Jahre

Mukoviszidose

Mein Ziel:
Mein Traumberuf

Notfallsanitaterin.

Novae
16 Jahre

Dermatomyositis
Mein Ziel:

Menschen
inspirieren.
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LLICH

JC
19 Jahre

Moyamoya

Mein Ziel:
Im Ausland leben
und studieren.

A.Z.
23 Jahre

Rhabdomyarsarkom

Mein Ziel:
Aktiv in der
Gesellschaft
hilflosen
Menschen
helfen.

Birte
25 Jahre

Von Hippel Lindau
Syndrom

Mein Ziel:
Spenden fir
die Forschung
sammeln.

TH
29 Jahre

Primére
Hyperoxalurie 1

Mein Ziel:
Eine eigene
Familie griinden.

Don't take your organsfeheaven .

.. heaven knous We heed themn hurc '

Elina
34 Jahre

Ehlers-Danlos-Syndrom

Mein Ziel:
Anderen Menschen
helfen kdnnen.

Sveni
34 Jahre

Hypermobiles Ehlers-
Danlos-Syndrom,
Nussknackersyndrom,
Wandernieren

Mein Ziel:

Ein ertragliches
Krankheitsniveau
und anderen
helfen kdnnen.



Publikationen 2022
UniversitatsCentrum fiir Seltene Erkrankungen (Typ A-Zentrum)

The 2021 European Alliance of Associations for Rheumatology/American College of Rheumatology
points to consider for diagnosis and management of autoinflammatory type | interferonopathies:
CANDLE/PRAAS, SAVI and AGS.

Cetin Gedik K, Lamot L, Romano M, Demirkaya E, Piskin D, Torreggiani S, Adang LA, Armangue T,
Barchus K, Cordova DR, Crow YJ, Dale RC, Durrant KL, Eleftheriou D, Fazzi EM, Gattorno M, Gavazzi F,
Hanson EP, Lee-Kirsch MA, Montealegre Sanchez GA, Neven B, Orcesi S, Ozen S, Poli MC, Schumacher
E, Tonduti D, Uss K, Aletaha D, Feldman BM, Vanderver A, Brogan PA, Goldbach-Mansky R.Ann
Rheum Dis. 2022 May;81(5):601-613. doi: 10.1136/annrheumdis-2021-221814. Epub 2022 Jan
27.PMID: 35086813

SAMHD1 controls innate immunity by regulating condensation of immunogenic self RNA.
Maharana S, Kretschmer S, Hunger S, Yan X, Kuster D, Traikov S, Zillinger T, Gentzel M, Elangovan S,
Dasgupta P, Chappidi N, Lucas N, Maser Kl, Maatz H, Rapp A, Marchand V, Chang YT, Motorin Y,
Hubner N, Hartmann G, Hyman AA, Alberti S, Lee-Kirsch MA.Mol Cell. 2022 Oct 6;82(19):3712-
3728.e10. doi: 10.1016/j.molcel.2022.08.031. Epub 2022 Sep 22.PMID: 36150385

The 2021 European Alliance of Associations for Rheumatology/American College of Rheumatology
Points to Consider for Diagnosis and Management of Autoinflammatory Type | Interferonopathies:
CANDLE/PRAAS, SAVI, and AGS.

Cetin Gedik K, Lamot L, Romano M, Demirkaya E, Piskin D, Torreggiani S, Adang LA, Armangue T,
Barchus K, Cordova DR, Crow YJ, Dale RC, Durrant KL, Eleftheriou D, Fazzi EM, Gattorno M, Gavazzi F,
Hanson EP, Lee-Kirsch MA, Montealegre Sanchez GA, Neven B, Orcesi S, Ozen S, Poli MC, Schumacher
E, Tonduti D, Uss K, Aletaha D, Feldman BM, Vanderver A, Brogan PA, Goldbach-Mansky R.Arthritis
Rheumatol. 2022 May;74(5):735-751. doi: 10.1002/art.42087. Epub 2022 Mar 21.PMID: 35315249

Keeping immunostimulatory self-RNA under the rADAR.
Wolf C, Lee-Kirsch MA.Nat Rev Rheumatol. 2022 Dec;18(12):681-682. doi: 10.1038/s41584-022-
00859-4.PMID: 36203062

Sensing of RNA stress by mTORC1 drives autoinflammation.
Lee-Kirsch MA.J Clin Invest. 2022 Jan 18;132(2):e156119. doi:
10.1172/JCI156119.PMID: 35040438 Free PMC article.

The phenotypic spectrum of PCDH12 associated disorders - Five new cases and review of the
literature.

Fazeli W, Bamborschke D, Moawia A, Bakhtiari S, Tafakhori A, Giersdorf M, Hahn A, Weik A, Kolzter K,
Shafiee S, Jin SC, Korber F, Lee-Kirsch MA, Darvish H, Cirak S, Kruer MC, Koy A.Eur J Paediatr Neurol.
2022 Jan;36:7-13. doi: 10.1016/j.ejpn.2021.10.011. Epub 2021 Oct 30.PMID: 34773825 Review.

Infliximab is an appropriate second-line therapy in infants with steroid refractory pyoderma
gangrenosum.

Lesmeister LM, Peitz J, von Kleist-Retzow JC, Lee-Kirsch MA, Torrelo A, Tantcheva-Poor |, Broekaert
1J.J Eur Acad Dermatol Venereol. 2022 May;36(5):e376-e378. doi: 10.1111/jdv.17921. Epub 2022 Jan
27.PMID: 35037304

Photosensitivity and cGAS-Dependent IFN-1 Activation in Patients with Lupus and TREX1 Deficiency.
Berndt N, Wolf C, Fischer K, Cura Costa E, Knuschke P, Zimmermann N, Schmidt F, Merkel M, Chara
O, Lee-Kirsch MA, Giinther C.J Invest Dermatol. 2022 Mar;142(3 Pt A):633-640.e6. doi:
10.1016/j.jid.2021.04.037. Epub 2021 Aug 14.PMID: 34400195
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Early-onset pulmonary and cutaneous vasculitis driven by constitutively active SRC-family kinase HCK.
Kanderova V, Svobodova T, Borna S, Fejtkova M, Martinu V, Paderova J, Svaton M, Kralova J,
Fronkova E, Klocperk A, Pruhova S, Lee-Kirsch MA, Hornofova L, Koblizek M, Novak P,
Zimmermannova O, Parackova Z, Sediva A, Kalina T, Janda A, Kayserova J, Dvorakova M, Macek M,
Pohunek P, Sedlacek P, Poh A, Ernst M, Brdicka T, Hrusak O, Lebl J.J Allergy Clin Immunol. 2022
Apr;149(4):1464-1472.e3. doi: 10.1016/j.jaci.2021.07.046. Epub 2021 Sep 15.PMID: 34536415

Precision treatment of Singleton Merten syndrome with ruxolitinib: a case report.
Broser P, von Mengershausen U, Heldt K, Bartholdi D, Braun D, Wolf C, Lee-Kirsch MA.Pediatr
Rheumatol Online J. 2022 Apr 11;20(1):24. doi: 10.1186/s12969-022-00686-7.PMID: 35410415

Generation of induced pluripotent stem cell lines from three patients with Aicardi-Goutieres
syndrome type 5 due to biallelic SAMDH1 mutations.

Hanchen V, Kretschmer S, Wolf C, Engel K, Khattak S, Neumann K, Lee-Kirsch MA.Stem Cell Res. 2022
Oct;64:102912. doi: 10.1016/j.scr.2022.102912. Epub 2022 Sep 9.PMID: 36115319

Phenotypic spectrum in recessive STING-associated vasculopathy with onset in infancy: Four novel
cases and analysis of previously reported cases.

Wan R, Fander J, Zakaraia |, Lee-Kirsch MA, Wolf C, Lucas N, Olfe LI, Hendrich C, Jonigk D, Holzinger D,
Steindor M, Schmidt G, Davenport C, Klemann C, Schwerk N, Griese M, Schlegelberger B, Stehling F,
Happle C, Auber B, Steinemann D, Wetzke M, von Hardenberg S.Front Immunol. 2022 Oct
6;13:1029423. doi: 10.3389/fimmu.2022.1029423. eCollection 2022.PMID: 36275728

Generation of induced pluripotent stem cell lines from two patients with Aicardi-Goutieres syndrome
type 1 due to biallelic TREX1 mutations.

Hanchen V, Kretschmer S, Wolf C, Engel K, Khattak S, Neumann K, Lee-Kirsch MA.Stem Cell Res. 2022
Oct;64:102895. doi: 10.1016/j.scr.2022.102895. Epub 2022 Aug 19.PMID: 36027857

[Uncovering rare diseases in medical data-coding].

Martin T, Rommel K, Thomas C, Eymann J, Kretschmer T, Berner R, Lee-Kirsch MA, Hebestreit
H.Bundesgesundheitsblatt Gesundheitsforschung Gesundheitsschutz. 2022 Nov;65(11):1133-1142.
doi: 10.1007/s00103-022-03598-9. Epub 2022 Oct 14.PMID: 36239768 Review. German.

Hyper-Igk and Carcinoma in CADINS Disease.
Pietzsch L, Kérholz J, Boschann F, Sergon M, Dorjbal B, Yee D, Gilly V, Kimmerer E, Paul D, Kastl C,
Laass MW, Berner R, Jacobsen EM, Roesler J, Aust D, Lee-Kirsch MA, Snow AL, Schuetz C.Front

Immunol. 2022 May 16;13:878989. doi: 10.3389/fimmu.2022.878989. eCollection
2022.PMID: 35651609

The Willingness to Participate in Pediatric Type 1 Diabetes Studies.
Heinke S, Hommel A, Loff A, Berner R, Bonifacio E.Dtsch Arztebl Int. 2022 Jul 11;119(27-28):488-489.
doi: 10.3238/arztebl.m2022.0171.PMID: 36342093

Novel mutation and expanding phenotype in IRF2BP2 deficiency.

Korholz J, Gabrielyan A, Sczakiel HL, Schulze L, Rejzek M, Laass MW, Leuchten N, Tiebel O, Aust D,
Conrad K, Rober N, Jacobsen EM, Ehmke N, Berner R, Lucas N, Lee-Kirsch MA, Wiedemuth R, Roesler
J, Roers A, Amendt T, Schuetz C.Rheumatology (Oxford). 2022 Oct 4:keac575. doi:
10.1093/rheumatology/keac575. Online ahead of print.PMID: 36193988
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Elevations in blood glucose before and after the appearance of islet autoantibodies in children.
Warncke K, Weiss A, Achenbach P, von dem Berge T, Berner R, Casteels K, Groele L, Hatzikotoulas K,
Hommel A, Kordonouri O, Elding Larsson H, Lundgren M, Marcus BA, Snape MD, Szypowska A, Todd
JA, Bonifacio E, Ziegler AG; GPPAD and POInT Study Groups.J Clin Invest. 2022 Oct
17;132(20):€162123. doi: 10.1172/JCI162123.PMID: 36250461

Risk for severe outcomes of COVID-19 and PIMS-TS in children with SARS-CoV-2 infection in

Germany.
Sorg AL, Hufnagel M, Doenhardt M, Diffloth N, Schroten H, von Kries R, Berner R, Armann J.Eur

Pediatr. 2022 Oct;181(10):3635-3643. doi: 10.1007/s00431-022-04587-5. Epub 2022 Aug
13.PMID: 35962242

[How Often is Rare Really Rare? A Survey on the Frequency of Rare Diseases at a University Hospital].
Kretschmer T, Danker A, Miller O, Rosen-Wolff A, Lee-Kirsch MA, Berner R.Gesundheitswesen. 2022
Jun;84(6):526-531. doi: 10.1055/a-1388-7095. Epub 2021 Apr 15.PMID: 33860487 German.

SARS-CoV-2 variants and the risk of pediatric inflammatory multisystem syndrome temporally
associated with SARS-CoV-2 among children in Germany.

Sorg AL, Schonfeld V, Siedler A, Hufnagel M, Doenhardt M, Diffloth N, Berner R, V Kries R, Armann
J.Infection. 2022 Sep 1:1-7. doi: 10.1007/s15010-022-01908-6. Online ahead of

print.PMID: 36048361

[How Often is Rare Really Rare? A Survey on the Frequency of Rare Diseases at a University Hospital].
Kretschmer T, Danker A, Miller O, Rosen-Wolff A, Lee-Kirsch MA, Berner R.Gesundheitswesen. 2022
Jun;84(6):526-531. doi: 10.1055/a-1388-7095. Epub 2021 Apr 15.PMID: 33860487 German.

Functional improvement in children and adolescents with primary headache after an interdisciplinary

multimodal therapy program: the DreKiP study.
Sobe H, Richter M, Berner R, von der Hagen M, Hahner A, Réder |, Koch T, Sabatowski R, Klimova A,

Gossrau G.J Headache Pain. 2022 Aug 25;23(1):109. doi: 10.1186/s10194-022-01481-
1.PMID: 36008766
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Fachzentren (Typ-B Zentren)
Universitats MukoviszidoseCentrum (UMC) - Leitung: Fr. Dr. Hammermann

Hammermann, J. (2022). Mukoviszidose. Vogelberg C., Seidenberg J. (Hrsg.), Padiatrische
Pneumologie, (S. n.a.). de Gruyter.

Effects of a Partially Supervised Conditioning Program in Cystic Fibrosis: An International Multicenter,
Randomized Controlled Trial (ACTIVATE-CF) Helge Hebestreit 1, Susi Kriemler 2, Christian Schindler 3,
Lothar Stein 4, Chantal Karila 5, Don S Urquhart 6, David M Orenstein 7, Larry C Lands 8, Jonathan
Schaeff 1, Ernst Eber 9, Thomas Radtke 2; ACTIVATE-CF Study Working Group, Randomized
Controlled Trial Am J Respir Crit Care Med . 2022 Feb 1;205(3):330-339. doi: 10.1164/rccm.202106-
14190C.

Cystic fibrosis related diabetes is not associated with maximal aerobic exercise capacity in cystic
fibrosis: a cross-sectional analysis of an international multicenter trial Thomas Radtke 1, Susi Kriemler
2, Lothar Stein 3, Chantal Karila 4, Don S Urquhart 5, David M Orenstein 6, Larry C Lands 7, Christian
Schindler 8, Ernst Eber 9, Sarah R Haile 2, Helge Hebestreit 10; ACTIVATE-CF Study Working Group
Collaborators, Affiliations expand, PMID: 35803884 DOI: 10.1016/j.jcf.2022.06.012

UniversitdtsCentrum fiir chronische Immundefizienz (U-CID/OrchiDD) - Leitung: Fr. Prof. Schiitz

Established and Emerging Treatments of Skin GvHD. Link-Rachner CS, Sockel K, Schuetz C. Front
Immunol. 2022 Feb 2;13:838494. doi: 10.3389/fimmu.2022.838494. eCollection 2022.

Hyper-Igk and Carcinoma in CADINS Disease. Pietzsch L, Korholz J, Boschann F, Sergon M, Dorjbal B,
Yee D, Gilly V, Kimmerer E, Paul D, Kastl C, Laass MW, Berner R, Jacobsen EM, Roesler J, Aust D, Lee-
Kirsch MA, Snow AL, Schuetz C. Front Immunol. 2022 May 16;13:878989. doi:
10.3389/fimmu.2022.878989. eCollection 2022.

Forderung: This work was supported by a grant from the Deutsche Forschungsgemeinschaft (CRC237
369799452/B21) to ML-K, by the Rosemarie-Germscheid Stiftung to CS, by a grant from the Else-
Kréner Fresenius clinician-scientist program to JK, and a Specific Defect Research Program grant from
the Jeffrey Modell Foundation to AS.

Novel mutation and expanding phenotype in IRF2BP2 deficiency.

Korholz J, Gabrielyan A, Sczakiel HL, Schulze L, Rejzek M, Laass MW, Leuchten N, Tiebel O, Aust D,
Conrad K, Rober N, Jacobsen EM, Ehmke N, Berner R, Lucas N, Lee-Kirsch MA, Wiedemuth R, Roesler
J, Roers A, Amendt T, Schuetz C.

Forderung: This project was supported by Else-Kréner-Forschungskolleg Dresden (EKFK) to J.K.,
DFG grant CRC237 B17 to A.R., Rosemarie-Germscheid Stiftung (Foundation) to C.S. and the
Deutsche Forschungsgemeinschaft (German Research Foundation), grant
369799452/404459235, to MA.L.-K. Genetic analysis was performed within the TRANSLATE-
NAMSE project supported by the Innovationsfonds des Gemeinsamen Bundesausschusses (G-
BA).



Positive and negative selection shape the human naive B cell repertoire.

Chen JW, Schickel JN, Tsakiris N, Sng J, Arbogast F, Bouis D, Parisi D, Gera R, Boeckers JM, Delmotte
FR, Veselits M, Schuetz C, Jacobsen EM, Posovszky C, Schulz AS, Schwarz K, Clark MR, Menard L,
Meffre E. J Clin Invest. 2022 Jan 18;132(2):e150985. doi: 10.1172/JCI150985.

BCG Disease in SCID: Three Decades of Experience in a Pediatric Transplant Center.

Cocchi N, Jacobsen EM, Hoenig M, Schulz A, Schuetz C. J Clin Immunol. 2022 Jan;42(1):195-198. doi:
10.1007/s10875-021-01143-y. Epub 2021 Oct 7.

Forderung: Open Access funding enabled and organized by Projekt DEAL.

[Chronic or severe enteropathy and immunodeficiency: be prepared for a rara avis].

Weber K, ZeiRig Y, Haag C, Schmelz R, Pazmandi J, Kalinichenko A, Boztug K, ZeiBig S, Aust D, Laass
MW, Schuetz C. Z Gastroenterol. 2022 Nov;60(11):1668-1677. doi: 10.1055/a-1709-5024. Epub 2022
Mar 16.

Compound heterozygous variants in OTULIN are associated with fulminant atypical late-onset ORAS.
Zinngrebe J, Moepps B, Monecke T, Gierschik P, Schlichtig F, Barth TFE, Strau8 G, Boldrin E, Posovszky
C, Schulz A, Beringer O, Rieser E, Jacobsen EM, Lorenz MR, Schwarz K, Pannicke U, Walczak H,
Niessing D, Schuetz C, Fischer-Posovszky P, Debatin KM. EMBO Mol Med. 2022 Mar 7;14(3):e14901.
doi: 10.15252/emmm.202114901. Epub 2022 Feb 16.

Randomized, Placebo-Controlled, Phase 3 Trial of PI3K& Inhibitor Leniolisib for Activated PI3K&
Syndrome. Rao VK, Webster S, Sediva A, Plebani A, Schuetz C, Shcherbina A, Conlon N, Coulter TI,
Dalm VA, Trizzino A, Zharankova Y, Kulm EM, Kérholz JC, Lougaris V, Rodina Y, Radford K, Bradt J,
Kucher K, Relan A, Holland SM, Lenardo MJ, Uzel G. Blood. 2022 Nov 18:blood.2022018546. doi:
10.1182/blood.2022018546.

Ethical Aspects of Personalized Research and Management of Systemic Inflammatory Response
Syndrome (SIRS) in Children. Groff E, Orzechowski M, Schuetz C, Steger F. Int J Environ Res Public
Health. 2022 Dec 28;20(1):470. doi: 10.3390/ijerph20010470.

Curation and expansion of Human Phenotype Ontology for defined groups of inborn errors of
immunity. Haimel M, Pazmandi J, Heredia RJ, Dmytrus J, Bal SK, Zoghi S, van Daele P, Briggs TA,
Wouters C, Bader-Meunier B, Aeschlimann FA, Caorsi R, Eleftheriou D, Hoppenreijs E, Salzer E,
Bakhtiar S, Derfalvi B, Saettini F, Kusters MAA, Elfeky R, Trlick J, Riviere JG, van der Burg M, Gattorno
M, Seidel MG, Burns S, Warnatz K, Hauck F, Brogan P, Gilmour KC, Schuetz C, Simon A, Bock C,
Hambleton S, de Vries E, Robinson PN, van Gijn M, Boztug K. J Allergy Clin Immunol. 2022
Jan;149(1):369-378. doi: 10.1016/j.jaci.2021.04.033. Epub 2021 May 12.

MRP8/14 serum levels as diagnostic markers for systemic juvenile idiopathic arthritis in children with
prolonged fever. Park C, Miranda-Garcia M, Berendes R, Horneff G, Kuemmerle-Deschner J, Ganser
G, Huppertz HI, Minden K, Haas JP, Jansson AF, Borte M, Schuetz C, Oommen P, Frosch M, Schlueter
B, Richter-Unruh A, Kessel C, Hinze C, Wittkowski H, Roth J, Foell D, Holzinger D.

Rheumatology (Oxford). 2022 Jul 6;61(7):3082-3092. doi: 10.1093/rheumatology/keab729.

Cellular Mechanisms Underlying B Cell Abnormalities in Patients With Gain-of-Function Mutations in
the PIK3CD Gene. Wang W, Min Q, Lai N, Csomos K, Wang Y, Liu L, Meng X, Sun J, Hou J, Ying W, Zhou
Q, Sun B, Hui X, Ujhazi B, Gordon S, Buchbinder D, Schuetz C, Butte M, Walter JE, Wang X, Wang JY.
Front Immunol. 2022 Jun 21;13:890073. doi: 10.3389/fimmu.2022.890073. eCollection 2022.
Forderung: This work was supported by the Major Research Plan of the National Natural Science
Foundation of China (grant no. 91942302 to J-YW), the National Key R & D Plan of the Ministry of
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centers in Munich and Dresden were also supported by the German Center for Diabetes Research
(DZD e.V.) The funding organizations had no role in the design of the study.

Fachzentren (Typ-B Zentren)
Universitats MukoviszidoseCentrum (UMC) - Leitung: Fr. Dr. Hammermann

Keine

UniversitatsCentrum fiir chronische Immundefizienz (U-CID/OrchiDD) — Leitung: Fr. Prof. Schiitz

Etablierung einer routinemaRig durchfihrbaren Methode zur Messung von ASC-Aggregaten als
robustem Biomarker fur autoinflammatorische Erkrankungen Prof. Dr. med. Catharina Schiitz
Forderer: Novartis

A Study to Investigate the Interaction of Bone and Hematopoiesis in the Elderly (THE BOHEME
STUDY) Bereich: Forschung

UniversitatsCentrum fir Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE) — Leitung: Hr. Prof.
Aringer

3TR (Taxonomy, Treatment, Targets and Remission) Prof. Dr. med. Martin Aringer Forderer: EU (H2020)

UniversitatsAllergieCentrum (UAC) — Leitung: Hr. Prof. Vogelberg

A multicentre, randomized, open label clinical trial for safety evaluation of an accelerated high dose
escalation schedule with one strength for an allergen immunotherapy with an aluminium hydroxide
adsorbed allergoid preparation of 6-Grasses in pediatric patients with moderate to severe seasonal
rhinitis or rhinoconjunctivitis with or without asthma. Phase 2, EudraCT 2018-000548-25

A double-blind, placebo-controlled, randomized phase IlI trial to assess the safety and efficacy of
VIASKIN® PEANUT in peanut allergic young children 1-3 years of age EPITOPE STUDY 2019, Phase 3,
EudraCT No.: 2016-003679-23, principal investigator



EPITOPE open-label extension study to evaluate the long-term clinical benefit and safety of DBV712
in peanut-allergic children (EPOPEX), Phase 3 follow-up, EudraCT 2018-003323-10

Eine randomisierte, doppel verblindete, Placebo-kontrollierte cross-over Studie zur Evaluation der
Wirksamkeit und Sicherheit von Tiotropium Inhalationsldsung (5 ug) via Respimat® Inhalator einmal
taglich Gber 24 Wochen bei Kindern (6-12 Jahre) mit Bronchopulmonaler Dysplasie TRIBOR-Studie,
Phase Il, Eudra CT 2020-000529-19

A multicentre, randomized, open label clinical trial for the safety evaluation of a short dose
escalation scheme using one strength for allergen immuno-therapy with an aluminium-hydroxide
adsorbed native allergen preparation of house dust mite allergens in adult and adolescent patients
with moderate to severe allergic rhinitis or rhinoconjunctivitis with or without asthma. Phase 2
EudraCT number: 2020-004328-41

Promotionsarbeit Allergenimmuntherapie im Kleinkindalter — restrospektive Analyse des
Patientengutes der Universitatskinderklinik Dresden

TREAT Germany Kids Deutsches Klinisches Register zur Erfassung der Therapie und medizinischen
Versorgung von Patienten mit moderater bis schwerer Neurodermitis

SOLAR-IIl Asthma und Allergien vom Grundschulalter bis ins Arbeitsleben — 20 Jahres-Follow-up der
ISAAC Phase II-Studie in Deutschland. DFG Férderung.

A multicenter, randomized, open label clinical trial for safety evaluation of an allergen
immunotherapy with an accelerated dose escalation schedule using one strength of an aluminium
hydroxide adsorbed allergoid preparation of birch pollen allergens in adult and pediatric patients
with moderate to severe seasonal allergic rhinitis or rhinoconjunctivitis with or without bronchial
asthma. EudraCT number: 2021-002317-34

A 52 week, multi-center, randomized, double-blind placebo-controlled study to assess the clinical
efficacy and safety of ligelizumab (QGE031) in decreasing the sensitivity to peanuts in patients with
peanut allergy. EudraCT 2020-005339-56

A prospective multicentre placebo controlled trial to study the efficacy and safe-ty of Tiotropium in
preventing asthma exacerbations in uncontrolled pre-school asthma. (TIPP-Study)

Eine multizentrische, randomisierte, doppelblinde, wirkstoff- und placebokontrollierte Studie zur
Untersuchung der Wirksamkeit und Sicherheit von Ligelizumab (QGE031) in der

Behandlung der chronischen spontanen Urtikaria (csU) bei Jugendlichen und Erwachsenen, die unter
H1-Antihistaminika eine unzureichende Kontrolle erreichen (EudraCT: 2018-000840-24)

Moderate to Severe Atopic Dermatitis: Evaluation of Upadacitinib in Adolescent and Adult Subjects (
EUDRACT: 2018-001383-28)

Prospektive, nicht-interventionelle Studie zur Bewertung
der Wirksamkeit, Sicherheit sowie des patientenberichteten Befindens einer Langzeitbehandlung mit
Dupilumab bei Patienten mit atopischer Dermatitis (PROLEAD)

A Phase 3 Multicenter, Double-Blind Study to Evaluate the Long-Term Safety and Efficacy of Baricitinib
in Adult Patients with Atopic Dermatitis (EudraCT: 2017-000873-35)



A Multi-Centre, International, Randomised, Vehicle Controlled, Parallel-Group, Double-Blinded Phase 2
Trial of BB2603 Topical Treatment in Subjects with Distal Subungual Onychomycosis (DSO) of the
Toenail (EudraCT: 2019-002098-68)

A multicenter, randomized, double-blind, placebo-controlled, phase 2, 16-week treatment study with a
16 week follow-up period to assess the efficacy and safety of Dupilumab (anti-IL4Ra) in adult patients
with chronic spontaneous urticaria despite H1-antihistamine treatment (EudraCT: 2017-004458-41)

A randomized, double-blind, placebo-controlled, multi-center, parallel-group study of dupilumab in
patients with chronic inducible cold urticaria who remain symptomatic despite the use of H1-
antihistamine treatment (EudraCT: 2020-003756-33)

Phase 2a trial to assess the efficacy and safety of LEO 152020 in adult patients with cholinergic urticarial
(EudraCT: 2020-004961-38)

A phase 3 clinical trial to confirm efficacy and evaluate safety of twice-daily delgocitinib cream 20 mg/g
compared with cream vehicle for a 16-week treatment period in adult subjects with moderate to severe
chronic hand eczema (EudraCT: 2020-002960-30)

Dupilumab for the treatment of chronic spontaneous urticaria in patients who remain symptomatic
despite the use of H1 antihistamine and who are naive to, intolerant of, or incomplete responders to
omalizumab (EudraCT: 2019-003775-19)

A Multicenter, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled, Parallel-Group Study to Evaluate the
Efficacy and Safety of Dupilumab in Adult and Adolescent Patients with Moderate-to-Severe Atopic
Hand and Foot Dermatitis (EudraCT: 2019-003088-22)

A randomized, double-blind, placebo-controlled, proof-of-concept, multicenter, 16-week treatment
study with a 16 week follow-up period to assess the exploratory efficacy and safety of Dupilumab (anti-
IL4Ra) in adult patients with cholinergic urticaria despite H1-antihistamine treatment ( EudraCT: 2017-
001262-25)

Eine randomisierte, doppelblinde, placebokontrollierte, 32-wochige Phase-1la-Studie zur Untersuchung
der Wirksamkeit von OM-85 bei der Verringerung des Schweregrads der Erkrankung bei Kindern im
Alter von 3 bis 24 Monaten mit einer friihen klinischen Diagnose von mittelschwerer atopischer
Dermatitis (EudraCT.: 2021-003179-33)

A Phase 2b Multinational, Randomised, Double-blind, Parallel-group, 24-week Placebo-controlled Study
with 28-week Extension to Investigate the Use of Benralizumab in Patients with Chronic Spontaneous
Urticaria Who are Symptomatic Despite the Use of Antihistamines (EudraCT: 2020-000169-17)

A multicenter, randomized, double-blind, placebo-controlled Phase 3 study of remibrutinib (LOU064)
investigate the efficacy, safety and tolerability for 52 weeks in adult chronic spontaneous urticaria
patients inadequately controlled by H1-antihistamines (EUDRACT number: 2021-000424-35)

Universitats Neuromuskulares Centrum (UNMC) — Leitung: Fr. Dr. Saak

TUDCA: Safety and Efficacy of TUDCA as add-on Treatment in Patients Affected by ALS (TUDCA-ALS)
(Tauroursodeoxycholsaure bei Amyotropher Lateralsklerose); Sponsor: Humanitas Mirasole SpA



ROCK-ALS: Inhibition of Rho Kinase (ROCK) With Fasudil as Disease-modifying Treatment for ALS
(ROCK-ALS) (Fasudil bei Amyotropher Lateralsklerose); Sponsor: University Medical Center
Goettingen.

ADORE: Study to Investigate the Efficacy and Safety of FAB122 (Daily Oral Edaravone) in Patients
With Amyotrophic Lateral Sclerosis; Sponsor: Ferrer Internacional S.A.

PHOENIX: Phase Il Trial of AMX0035 for Amyotrophic Lateral Sclerosis Treatment; Sponsor: Amylyx
Pharmaceuticals Inc.

HIMALAYA: Phase 2 Study for SAR443820 in Participants With Amyotrophic Lateral Sclerosis;
Sponsor: Sanofi

Universitats GefaRCentrum (UGC) — Leitung: Hr. Prof. Weil3

Asymptomatic Carotid Surgery Trial 2 (ACST-2): Internationale multizentrische und prospektive
klinische Studie zur optimalen medikamentdsen Therapie vs. optimale medikamenttse Therapie plus
operative oder katheterinterventionelle Revaskularisation bei asymptomatischer Stenose der A.
carotis interna. Finanzierung: BMBF.

Evaluation of Major Cardiovascular Events in Patients With, or at High Risk for, Cardiovascular
Disease Who Are Statin Intolerant Treated With Bempedoic: Internationale multizentrische und
prospektive Klinische Studie. Finanzierung: Industrie.

Effects of semaglutide on functional capacity in patients with type 2 diabetes and peripheral arterial
disease. Finanzierung: Industrie.

Head-to-Head Comparison of SIROlimus versus Paclitaxel Drug-Eluting BallooN Angioplastiy in the
Femoropopliteal Artery (SIRONA). Finanzierung: Industrie.

SELUTION SLR ™ 014 BTK: A Prospective Randomized Multicenter Single Blinded Study to Assess the
Safety and Effectiveness of the SELUTION SLR ™ 014 Drug Eluting Balloon in the Treatment of Below-
the-Knee (BTK) Atherosclerotic Disease in Patients with Chronic Limb Threatening Ischemia (CL TI).
Finanzierung: Industrie.

Dresdner Aortenregister: Prospektives Allcomers Register von Patienten nach akuter
Aortendissektion, aktuell Auswertung des Verlaufes von Patienten mit nicht-syndromalen
hereditéren Aortopathien vs. nicht-hereditére Aortopathien. Investigator-initiated Trial.

Investigation of humoral immune response to SARS-CoV-2 and optimizing convalescent plasma
treatment protocol for COVID-19. Férderung: Sonderférderung Internationalisierung der TU Dresden

UniversitatsCentrum fir Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE) — Leitung: Hr. Prof.
Aringer

Auflistung folgt
Zentrum far Klinische Genommedizin — Leitung: Fr. Prof. Schrock

PredACTINg - Predicting the outcome of non-muscle actinopathies PD Dr. med. Nataliya Di Donato

Nicht-muskulare Aktinopathien: Baraitser-Winter Cerebrofrontofaciales Syndrom und verwandte
Erkrankungen Dr. med. Nataliya Di Donato Forderer: DFG (DI 2170/3-1)


https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/universitaetscentren/ugc

Zerebrale Organoide als Model des neuronalen Phénotyps von nicht-muskuléren Aktinopathien PD
Dr. med. Nataliya Di Donato Forderer: DFG (DI 2170/5-1)

Baraitser-Winter Syndrom und andere nicht-muskulére Actin-Erkrankungen Bereich: Forschung
Kooperationspartner: Ewa Paluch, University College London, London (GroRbritanien), Universitaere
Einrichtung

Genetics of cortical malformations; Prof. William B Dobyns Bereich: Forschung Kooperationspartner:
Center for integrative brain research, Seattle Children's Research Institute, Seattle (USA),
Universitaere Einrichtung

Solve-RD - Solving the unsolved Rare Diseases; Prof. Dr. med. Evelin Schrock

ERN GENTURIS; Prof. Dr. med. Evelin Schrock; Dr. med. Arne Jahn

OnkoRIiskNET; Prof. Dr. med. Evelin Schrdck; Dr. rer. nat. Sarah Wolffling

NCT/DKTK-MASTER Programm; Dr. med. Arne Jahn, Prof. Dr. med. Evelin Schrock (https://www.nct-
dresden.de/forschung/nct-master-program.html)

Zentrum Familidrer Darmkrebs (https://www.konsortium-familiaerer-brustkrebs.de/)
Zentrum flr familiaren Brust- und Eierstockkrebs (https://www.konsortium-familiaerer-
brustkrebs.de/)

Identifizierung von Krankheitsursachen bei seltenen und erblichen Krebserkrankungen mittels omics
Technologien, Dr. med. Arne Jahn, Prof. Dr. med. Hanno Glimm, Prof. Dr. med. Evelin Schrick


https://www.nct-dresden.de/forschung/nct-master-program.html
https://www.nct-dresden.de/forschung/nct-master-program.html
https://www.konsortium-familiaerer-brustkrebs.de/
https://www.konsortium-familiaerer-brustkrebs.de/
https://www.konsortium-familiaerer-brustkrebs.de/
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UniversitatsCentrum
fiir Seltene
Erkrankungen

Register der B-Zentren des USE am UKD

Der folgenden Tabelle entnehmen Se bitte die Fachzentren, welche zu den am Zentrum versorgten Ratientinnen
oder Ratienten mit einer oder mehreren seltenen Erkrankungen Daten unter Berticksichtigung geftender
datenschutzrechtlicher Vorgaben erheben, die sie entweder Uber ihr Referenzzentrum oder direkt an ein
anerkanntes nationales oder intemationales krankheits-/ krankheitsgruppenspezifisches Register meldet, soweit ein

solches Register vorhandeniist.
B-Zentrum Registe | Bezeichnung Link / Kommentar
ria/
Nein
Universitats Ja Muko.web Organisation und Auswertung uber das
MukoviszidoseCentrum Mukoviszidose Institut gGmbH unter
dem Dach des Mukoviszidose e.V.
(www.muko.info)
Ja Esid.org https://esid.org/
UniversitatsCentrum fur
Immundefizienz APDS Register https://esid.org/Working-
Parties/Registry-Working-
Party/Studies/APDS-Registry
Jeffrey Modell http://www.info4pi.org/
Foundation and
Registry
Ja DRFZ RABBIT- Rheumatische Erkrankungen
UniversitatsCentrum flr Register und
Autoimmun- und Kerndokumentation
Rheumatische EUSTAR-Register SSc
Erkrankungen DNSS-Register SSc
COMPERA PAH
Ja Anaphyalaxieregister | https://www.anaphylaxie.net/de/
Universitats
AllergieCentrum
Ja - TREAT-NMD - Register fur Myotone Dystrophien,
Universitéts Gliedergurteldystrophien,
NeuromuskularesCentru Einschlusskorperchenmyositis, CMT
m - Register fur Patienten mit Spinaler
Muskelatrophie
- SMartCare - Register fur Patienten mit
Motoneuronerkrankungen
- MND-Net Register fur Patienten mit Amyotropher

Lateralsklerose



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

UniversitatsCentrum
fiir Seltene
Erkrankungen
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R CI

- DZNE Describe
FTD/ALS

- Ambulanzpartner-

Register fur Patienten mit
Motoneuronerkrankungen

Zentrum fur Klinische
Genommedizin

SOLVE-RD

Netzwerk
Ja Dresdner Genetische Aortenerkrankungen (z.B.
Universitats Aortenregister Ehlers Danlos)
GefaliCentrum
Ja TransCon PTH- Hypoparathyroidism (ab 2021)
UniversitatsCentrum fr TCP304
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
Ja ERN-Genturis https://www.genturis.eu/l=eng/Home.h

tml
https://solve-rd.eu/



https://www.genturis.eu/l=eng/Home.html
https://www.genturis.eu/l=eng/Home.html

