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KURZFASSUNG

Der Aufbau des Zentrums für Seltene Erkrankungen am Universitätsklinikum Dresden (USE) mit
Ausrichtung an den Empfehlungen des Nationalen Aktionsplans für Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE) und den strategischen Zielen der Universitätsmedizin Dresden ist in den
vorhergehenden Jahren in vielfältiger Weise gelungen. Schwerpunkt war die Bildung von Zentren in
arbeitsteilig gegliederten und miteinander vernetzten Ebenen. Mit Einrichtung des Typ A Zentrums
(Referenzzentrum für 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 bündeln und vorhandene
Ressourcen zusammenzuführen. Die Integration weiterer B-Zentren ist in Vorbereitung.
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1 DAS UNIVERSITÄTSCENTRUM für SELTENE ERKRANKUNGEN
– ein Überblick

Das UniversitätsCentrum für Seltene Erkrankungen (USE) am Universitätsklinikum Dresden hat es
sich zur Aufgabe gemacht, medizinische Expertise fachübergreifend zu bündeln und diese
Patient:Innen mit seltenen Erkrankungen zur Verfügung zu stellen, um den Weg zur richtigen
Diagnose zu verkürzen, eine kompetente Beratung sicherzustellen und Zugangswege zu
bestmöglichen 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 schätzungsweise 4 Mio.
Menschen von einer seltenen Erkrankung betroffen. Seltene Erkrankungen sind meist sehr vielfältig
und komplex und werden daher nach wie vor oft nicht rechtzeitig erkannt und adäquat behandelt.

Im UniversitätsCentrum für Seltene Erkrankungen arbeiten Ärzt:innen, nicht-ärztliches 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 ermöglichen. In fachspezifischen und interdisziplinären Fallkonferenzen werden
Patient:innen sowohl mit unklarer Diagnose als auch mit bekannter Diagnose besprochen, um eine
adäquate medizinische Versorgung einzuleiten. Die am UniversitätsCentrum für 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 können. Hierfür wurden am UniversitätsCentrum für Seltene Erkrankungen zunächst vier
Schwerpunktbereiche definiert, in denen Diagnose, Therapie und Forschung besonders eng verknüpft
sind. Das USE ist darüber hinaus auch in weiteren Fachgebieten aktiv und arbeitet eng mit den anderen
Zentren für Seltene Erkrankungen in Deutschland, den deutschen und europäischen
Referenznetzwerken wie auch vielen Patientenorganisationen und Selbsthilfegruppen zusammen.

1.1 AUFBAU UND ORGANISATION

Das UniversitätsCentrum für Seltene Erkrankungen (USE, auch A-Zentrum) wurde im Jahr 2014 als
gemeinsame Struktur der Medizinischen Fakultät Carl Gustav Carus der Technischen Universität
Dresden (MFD) und des Universitätsklinikums Carl Gustav Carus Dresden an der Technischen
Universität Dresden, Anstalt des öffentlichen Rechts des Freistaates Sachsen (UKD) gegründet.
Gründungsmitglieder sind das Herzzentrum Dresden, das Institut für Klinische Genetik, die Klinik und
Poliklinik für Dermatologie, die Klinik und Poliklinik für Frauenheilkunde und Geburtshilfe, die Klinik
und Poliklinik für Kinder- und Jugendmedizin sowie deren Abteilung Neuropädiatrie, die Klinik und
Poliklinik für Kinder- und Jugendpsychiatrie, die Klinik und Poliklinik für Kinderchirurgie, die Klinik und
Poliklinik für Neurologie, die Klinik und Poliklinik für Psychiatrie und Psychotherapie, die Klinik und
Poliklinik für Psychotherapie und Psychosomatik, die Klinik und Poliklinik für Strahlentherapie und
Radioonkologie, die Klinik und Poliklinik für Urologie, die Koordinierungszentrum Klinische Studien,
die Medizinische Klinik und Poliklinik I, die Medizinische Klinik und Poliklinik III, das Orthopädisch-
Unfallchirurgisches Zentrum, sowie  die Abteilung Chirurgische Forschung (seit 01.04.2019 nicht mehr
existent) und der Zentralbereich Qualitäts- und Medizinisches Risikomanagement.

Das USE verfügt über eine Satzung, in der die übergreifenden Ziele einer strukturierten Versorgung
von Patient:innen mit Seltenen Erkrankungen, sowie Vorgehen zur Diagnosefindung und
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Weiterleitung zur spezifischen oder unterstützenden Therapie beschrieben werden (die Satzung 

kann auf Anfrage vor Ort eingesehen werden). Die Mitgliedschaft im USE ist grundsätzlich für alle Kli-

niken, Zentren, eigenständigen Abteilungen und Institute des Universitätsklinikums Dresden offen,

die in die Betreuung von Patient:innen mit Seltenen Erkrankungen aktiv eingebunden sind. Außeror-

dentliche Mitglieder ohne Stimmrecht können Selbsthilfegruppen, Einrichtungen sowie niedergelas-

sene Ärzt:innen sein, die nicht dem UKD oder der Fakultät angehören. Der Lenkungsausschuss des

USE setzt sich neben dem Medizinischen und Kaufmännischen Vorstand des UKD, der Dekanin der

MFD und der Leiterin des Qualitäts- und Risikomanagements, aus dem Sprecher des USE und seinen

Stellvertreter:innen sowie den Leiter:innen der Fachzentren zusammen.

Die Mitgliederversammlung setzt sich aus den Gründungsmitgliedern sowie neu aufgenommenen
Mitgliedern des USE. Die ordentlichen Mitglieder der Mitgliederversammlung wählen mit einer
einfachen Mehrheit aller anwesenden ordentlichen Mitglieder den Sprecher des USE für vier Jahre.
Dieser muss Fachärzt:in und Professor:in der MFD sein. Sie/er vertritt das USE nach innen und außen.
Eine Stellvertretung wird ebenfalls durch die Mitgliederversammlung mit einfacher Mehrheit der
anwesenden Mitglieder der Mitgliederversammlung gewählt. Eine Wiederwahl ist möglich. Gewählte
Sprecher:in und seine Stellvertreter:innen werden durch den Vorstand des UKD und den Dekan
bestätigt. Zuletzt im Jahr 2023 bestätigte die Mitgliedersammlung den Sprecher (Herr Prof. Dr. med.
R. Berner) und wählte drei stellvertretende Sprecher:innen (Frau Prof. Dr. med. M. A. Lee-Kirsch, Frau
Dr. med. A. Hanßke, Herr Dr. med. J. Porrmann) des USE.

Die ärztlichen Lotsenstellen werden in der Regel rotierend besetzt. Die nichtärztliche
Koordinationsstelle ist dauerhaft besetzt.

Seit der Gründung des USE wurden zwölf Fachzentren (B-Zentren) in das USE integriert, deren
Einbindung aus dem Organigramm hervorgeht (Anlage). In 2023 wurde für zwei weitere B-Zentren die
Aufnahme in die Struktur des USE beantragt. Diese Zentren gelten als aufgenommen, sobald deren
Gründung nach Vorstandsbeschluss vollzogen ist. Die Leiter:innen der Fachzentren stehen dem

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

Stellv. Sprecher des USE:  Dr. med. J. Porrmann Stellv. Sprecherin des USE:  Dr. med. A. Hanßke
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Zentrum mit mindestens 20 Wochenstunden zur Verfügung, um die professionelle Versorgung von
Menschen mit seltenen Erkrankungen zu sichern. Alle Fachzentren bieten ein stationäres als auch
ambulantes Angebot an. Die Integration weiterer B-Zentren ist in Vorbereitung.

Da ein Großteil der seltenen Erkrankungen in der Kindheit manifestieren, ist das Zentrum
organisatorisch und de facto auch über den gewählten Sprecher an die Klinik und Poliklinik für Kinder-
und Jugendmedizin angebunden, deren Expertise aus dem gesamten Leistungsspektrum zur
Verfügung steht. Zudem ist die Klinische Genetik als Fachzentrum sowie projektbezogen eng in die
Arbeit des Zentrums involviert, da der größte Teil der seltenen Erkrankungen genetisch bedingt ist.
Die genetische Diagnostik kann am Universitätsklinikum Dresden im Institut für Klinische Genetik
durchgeführt werden, welches nach DIN EN ISO 15189: 2014 akkreditiert ist und neben der
molekularen Humangenetik im Verbund der genetischen Diagnostik höchste Qualität anbietet.
Weiterhin besteht eine enge Vernetzung mit der Klinik und Poliklinik für psychosomatische Medizin,
da für sehr viele Menschen, die sich an das Zentrum für Seltene Erkrankungen wenden, ein
psychosomatischer Unterstützungsbedarf erkennbar wird.

1.2 ORGANISATION DES ERSTKONTAKTS

Das A-Zentrum dient als erste Anlaufstelle für Patient:innen mit Seltenen Erkrankungen sowie für
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) möglich. Die Koordinationsstelle sowie die ärztliche Lotsin werden
darüber direkt erreicht. Alle für Patient:innen und Ärzt:innen relevanten Informationen und
benötigten Formulare zur Vorstellung im Zentrum finden sich auf der, in die Homepage des UKD

Einbindung des UniversitätsCentrums für Seltene Erkrankungen und seiner B-Zentren an der Klinik und Poliklinik für Kinder- und
Jugendmedizin
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eingebetteten, Internetseite des USE (https://www.uniklinikum-dresden.de/use). Auf dieser
Internetseite findet sich ein Überblick über die Ansprechpartner des USE.  Jedes Typ B Zentrum ist
entsprechend verlinkt und gibt auf der angegebenen Homepage einen Überblick über seine
Behandlungsschwerpunkte und Kontaktdaten sowie Sprechzeiten. Die Fragebögen, die zu einer
Vorstellung am USE notwendig sind, finden sich frei zugänglich als PDF zum Download. Dabei wird
eine Version für Kinder und eine für Erwachsene unterschieden. In einem verständlichen Fließtext ist
das genaue Vorgehen zur Vorstellung im Zentrum ausführlich erläutert. Voraussetzung für die
Bearbeitung ist die Vollständigkeit der Anfrage (Fragebogen für Patient:innen, Anfragebogen für
behandelnde Ärzt:innen, vollständige ärztliche Unterlagen, Überweisungsschein).

Darüber hinaus sind Informationen zum Versorgungsangebot und der Kontakt zum Zentrum
einschließlich der Fachzentren auch im Versorgungsatlas für Seltene Erkrankungen (se-atlas), sowie
über den Internetauftritt von Orphanet zu finden. Seit 2023 ist die Seite auch in englischer Sprache
aufrufbar, die Fragebögen wurden ebenfalls ins Englische übersetzt.

1.3 VERSORGUNGSPFAD DES USE DRESDEN

Die Versorgung erfolgt patient:innenzentriert in zwei Struktureinheiten:

- krankheitsübergreifend im UniversitätsCentrum für Seltene Erkrankungen (A-Zentrum)
- krankheitsspezifisch in einem der zwölf integrierten spezialisierten Fachzentren (B-Zentren) des

USE

Eingehende Anfrage
(telefonisch/E-Mail/

postalisch)

Bereitstellung der
geforderten vollständigen

Unterlagen

Erstbeurteilung der
Unterlagen durch

Koordinationsstelle/ärztl.
Lotsin/Expertin

Verdachtsdiagnose oder
gesicherte Diagnose

Kein Anhaltspunkt für eine
seltene Erkrankung

Präsentation des Falls in
1.interdisziplinärer

Fallkonferenz durch ärztl.
Lotsin, ggf. Indikation

spezialisierter Diagnostik

Durchführung der
spezialisierten Diagnostik,

insbesondere Genetik

Präsentation der Ergebnisse
aus Diagnostik in 2.
interdisziplinärer

Fallkonferenz

Information an Absender der Anfrage; ggf. Empfehlung weiterer Basisdiagnostik und Behandlung; ggf. Verweis an Selbsthilfegruppen, andere Zentren,

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

Zusätzlich zur reinen Fallbesprechung erhalten Ratsuchende derzeit bei entsprechender Indikation im
Rahmen des Selektivvertrages Translate NAMSE nach §140a SGB V die Möglichkeit einer genetischen

Versorgungspfad am USE

https://www.uniklinikum-dresden.de/use
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Diagnostik wie Exom- oder Genomsequenzierung durchführen zu lassen. Diese innovative Diagnostik
führte 2023 bei 22 % der Untersuchten zu einer gesicherten genetischen Diagnostik. Weitere 24 %
weisen eine Variante unklarer Signifikanz auf, die n krankheitsverursachend sein können. In jedem
Fall erhält jeder Ratsuchende eine Empfehlung zur weiteren Behandlung und die Möglichkeit der
erneuten Vorstellung, sollten sich neue Befunde ergeben.

1.4 VERNETZUNG

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

Das USE Dresden beteiligt sich auf nationaler Ebene aktiv an der Umsetzung der Maßnahmen aus dem
Nationalen Aktionsbündnis für Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE). Unter anderem war
das USE Projektpartner des, aus dem Innovationsfonds des gemeinsamen Bundesausschusses
geförderten Projektes Translate-NAMSE. Auf Grundlage des Projektes und dessen positiver
Evaluation sprach der Innovationsausschuss umfangreiche Empfehlungen zur Übernahme in die
Regelversorgung aus. Ende 2023 erhielten das USE und seine Projektpartner zudem die Förderzusage
zum Innovationsfondsprojekt „B(e) NAMSE“.

Über den Selektivvertrag Translate NAMSE nach §140a SGB V konnte die Zusammenarbeit mit dem
Zentrum für Klinische Genommedizin intensiviert werden. Durch den Vertrag können Patient:innen
indikationsbezogen zeit- und aufwandsärmer als bisher einer genetischen Diagnostik zugeführt
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 europäischen Referenznetzwerken (ERN) formierten sich 2020 auch Deutsche
Referenznetzwerke (DRN) für Seltene Erkrankungen. Ratsuchende können über den
Zusammenschluss von Typ B Zentren Ressourcenschonender zu Diagnose und Behandlungen geführt
werden. Das USE übernimmt dabei die koordinativen Aufgaben für das klinische Subnetzwerk der
Autoinflammatorischen Erkrankungen. Weiterhin ist das Zentrum für seltene neurologische
Erkrankungen in das DRN für Seltene Neurologische Erkrankungen eingebunden. Die Leitung im
Subnetzwerkt der atypischen Parkinsonsyndrome hält ebenfalls das Zentrum für 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 INTERDISZIPLINÄRE FALLKONFERENZEN

Die innovative Qualität des USE und die Expertise der Mitglieder und integrierten Fachzentren wird
insbesondere in den interdisziplinären Fallkonferenzen deutlich. 55 Konferenzen wurden im Jahr 2023
dabei direkt vom USE abgehalten. Diese wurden uniklinikumsweit und zusätzlich digital angeboten,
um eine möglichst breite Durchdringung aller eingeladenen Fachbereiche zu sichern. Ersichtlich wird
der deutliche Anstieg an diskutierten Fällen, Teilnehmern und Anzahl der Fallkonferenzen im Vergleich
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zu den Vorjahren in Abbildung 2. Durchschnittlich nahmen 13 Fachbereichsvertreter teil und es
wurden durchschnittlich 15 Fälle pro Konferenz diskutiert. Zahlreiche weitere Fallkonferenzen finden
Typ B Zentrums spezifisch statt.

1.6 INFORMATIONSVERANSTALTUNGEN FÜR BETROFFENE UND
PATIENTENORGANISATIONEN

Im Jahr 2023 konnte anlässlich des Tages der Seltenen Erkrankungen die bundesweite Veranstaltung
„Selten Allein“ fortgesetzt werden. Insgesamt zeigten fünf Einkaufsbahnhöfe und zahlreiche weitere
Akteure Selbstporträts von Betroffenen seltener Erkrankungen unter dem Motto „Selten Allein“. Ziel
war es, die breite Öffentlichkeit für Seltene Erkrankungen zu sensibilisieren und direkt oder indirekt
Betroffene zu vernetzen. Die Veranstaltung erreichte enormes öffentliches Interesse und wird im Jahr
2024 mit einem neuen Aufruf zur Einreichung von Kunstwerken fortgeführt. Darüber hinaus konnten
2023 etwa 60 Betroffene und Selbsthilfegruppen einer Seltenen Erkrankungen zur regionalen
Veranstaltung am Tag der Seltenen Erkrankungen im Programmkino Ost in Dresden erreicht werden.
Dabei stand das „Zuhören“ im Fokus und wurde durch einen entsprechenden Film und eine
Podiumsdiskussion dargestellt. Auch 2024 ist anlässlich des 10-jährigen Bestehens des USE eine
ähnliche Veranstaltung geplant.

1.7 FORT- UND WEITERBILDUNGSVERANSTALTUNGEN

Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen für ärztliche Kolleg:innen, Medizinstudierende und
Betroffene werden in Zusammenarbeit mit den integrierten Fachzentren ausgerichtet. 2023 fand
viermalig das sog. „Große Board Meeting zu Seltenen Erkrankungen“ statt, welches seitens der
Sächsischen Landesärztekammer mit Fortbildungspunkten als Fortbildungsveranstaltung anerkannt
ist. Weiterhin wurde beispielsweise die DSAI-Tagung zum Thema „Jung und Alt: Diagnostik und
Therapie bei Immundefekten“ begleitend durch das USE ausgerichtet. Das USE beteiligt sich zudem

0 10 20 30 40 50 60

2020

2021

2022

2023

Anzahl Teilnehmer pro FK Anzahl Fälle pro FK Anzahl FK

Übersicht zu interdisziplinären Fallkonferenzen, Teilnehmern und besprochenen Fällen im Jahresvergleich (durchschnittliche
Angaben, Anzahl FK für absolute Zahlen)
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aktiv in der Lehre und hat die Seltenen Erkrankungen in der Hauptvorlesung Pädiatrie in die
medizinische Ausbildung integriert. 2023 wurde die Arbeit des Zentrums beim Qualitätszirkel der
Neurologen Dresden vorgestellt.

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 Veröffentlichungen der Fachöffentlichkeit zugänglich gemacht, wodurch Wissen
transferiert und fachliche Diskurse vorangebracht werden. Eine Liste der Publikationen aus 2023 findet
sich in der Anlage.

1.9 FORSCHUNGSTÄTIGKEIT

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

1.10 REGISTER

Das USE wirkt im Projekt NARSE mit, welches die Etablierung eines Nationalen Registers für Seltene
Erkrankungen zum Ziel hat. Weiterhin soll das Projekt Fair4Rare die Evaluation des NARSE-Projektes
übernehmen und die Akzeptanz der Nutzenden sowie notwendige Weiterentwicklungen prüfen.
Die Typ B Zentren pflegen indikationsspezifisch in Register ein, welche in der Anlage ersichtlich sind.

1.11 QUALITÄTSVERBESSERNDE MAßNAHMEN

Im Berichtszeitraum 2023 konnten im Hinblick auf die Weiterentwicklung des USE und seiner
besonderen Aufgabenwahrnehmung folgende Maßnahmen umgesetzt werden:

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

 erfolgreiche Zertifizierung des USE nach ClarCert, wodurch Qualität nachhaltig
dokumentiert und nachgewiesen werden kann

 Übersetzung der Website und Fragebögen ins Englische
 Durchführung und Auswertung einer digitalen als auch schriftlichen Zuweiser- und

Patient:innenbefragung ab 2020 fortlaufend
 Strukturierte Dokumentation aller Anfragen

1.12 QUALITÄTSZIELE
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Für die folgenden Jahre sind nachfolgende Qualitätsziele zur kontinuierlichen Entwicklung des USE
angestrebt:

 Erfolgreiches Überwachungsaudit des USE nach ClarCert 2024
 Aufnahme weiterer Typ B-Zentren in das Leistungsangebot des USE
 Intensivierung der Zusammenarbeit mit Selbsthilfegruppen und Patientenvertretern

speziell durch Fortbildungsveranstaltungen
 Umsetzung des 2023 beschlossenen Sprechstundenkonzeptes für unklare Erkrankungen
 Erweiterung der Lehrveranstaltungen für Studierende und Fortbildungen für

Niedergelassene
 Erfolgreiche Veranstaltung zum 10-jährigen Bestehen des USE

Anlagen:
- Organigramm
- Flyer „Tag der Seltenen Erkrankungen“ 
- Publikationsliste 2023
- Forschungstätigkeiten 2023
- Registerliste 2023

https://sv-qrm-01.med.tu-dresden.de:23000/BPM/KIK?object=e34acceb-97ea-4da4-b61d-2c93610aa5d7


Anhang 1: Organigramm des UniversitätsCentrums für Seltene Erkrankungen

Anhang 2: Cluster des UniversitätsCentrums für Seltene Erkrankungen

 lmmunologie-Autoinflammation-Autoimmunität-lnfektion

 Neurologie-Psychiatrie

 Endokrinologie-Stoffwechsel

 Hämatologie-Onkologie
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Medizinischer Vorstand UKD (Prof. Dr. med. D.M. Albrecht)

Kaufmännischer Vorstand UKD (F. Ohi)
Dekanin der MFD (Prof. Dr. med. E. Troost)

Leiterin des QM (Prof. Dr. med. habil. M. Eberlein-Gonska)
B-Zentren Sprecherinnen

Universitätszentrum für seltene Erkrankungen

Sprecher:
Prof. Dr. med. R. Berner

Stellvertretende Sprecherinnen:
Prof. Dr. med. M. A. Lee-Kirsch

Dr. med. J. Porrmann
Dr. med. A. M. Hanßke

Koordinationsstelle
Dr. rer. medic T. Kretschmer

Ärztl. Lotsenstelle
Dr. med. N. Knappe
Dr. med. A. Schulz

B-Zentren
Universitäts MukoviszidoseCentrum (UMC)

UniversitätsCentrum für Immundefizienz (U-CID/OrchiDD)
UniversitätsCentrum für Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE)

Universitäts AllergieCentrum (UAC)
Universitäts NeuromuskuläresCentrum (UNMC)

Universitäts GefäßCentrum (UGC)
UniversitätsCentrum für Gesundes Altern (UCGA)

Zentrum für Klinische Genommedizin
UniversitätsCentrum für seltene Angeborene Fehlbildungen

UniversitätsCentrum für seltene Muskuloskeletale Erkrankankungen im Kindesalter
UniversitätsCentrum für seltene Orale und Kraniofaziale Fehlbildungen

UniversitätsCentrum für seltene Dermatochirurgische Erkrankungen

Mitgliederversammlung

Ordentliche Mitglieder
-Kliniken
-Eigenständige Ab- 
 teilungen
-Zentren
-Institute
-Forschungsverbünde
(Jeweils des UKD oder  
MFD)

Außerordentliche 
Mitglieder

-Selbsthilfegruppen
-Niedergelassene  
  Ärzte
-Einrichtungen 
 ausserhalb UKD/MFD

Wird gewählt

Cluster
Immunologie-Autoinflammation-Autoimmunität-Infektion

Neurologie/Psychatrie
Endokrinologie

Hämatologie/Onkologie
 

 

 

https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/universitaetscentren/ugc
https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/universitaetscentren/universitaetscentrum-fuer-gesundes-altern


Anhang 4: Integrierte Fachzentren (Typ B Zentren) des USE

 Universitäts MukoviszidoseCentrum (UMC)

 UniversitätsCentrum für Immundefizienz (U-CID/OrchiDD)

 UniversitätsCentrum für Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE) 

 Universitäts AllergieCentrum (UAC)

 Universitäts NeuromuskuläresCentrum (UNMC)

 Universitäts GefäßCentrum (UGC)

 UniversitätsCentrum für Gesundes Altern (UCGA)

 Zentrum für Klinische Genommedizin

 UniversitätsCentrum für seltene Angeborene Fehlbildungen

 UniversitätsCentrum für seltene Muskuloskeletale Erkrankungen im Kindesalter

 UniversitätsCentrum für seltene Orale und Kraniofaziale Fehlbildungen

 UniversitätsCentrum für seltene Dermatochirurgische Erkrankungen

Anhang 3: Versorgungspfad am USE

Güldenstern, Eric
Stempel
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Organisatorisches Veranstaltungsort

Programmkino Ost

Schandauer Str. 73
01277 Dresden
Barrierefrei, induktives Hören möglich, Untertitel
Freier Eintritt

Anfahrt

Öffentlicher Personennahverkehr
Sie erreichen das Programmkino Ost mit den 
Straßenbahnlinien 6 und 12 (Haltestelle L.-Hartmann-
Str.) sowie mit den Straßenbahnlinien 4 und 10 
(Haltestelle Altenberger Str.) und den Buslinien 65, 85 
und 87 (Haltestelle Altenberger Str.).

Bahn
Fern- und Regionalverkehr bis Dresden-
Hauptbahnhof, Anschluss an ÖPNV Straßenbahn 
Linien 4, 10, 6 und 12.

Mit dem PKW
Das Programmkino verfügt über keine eigenen 
Parkplätze. Bitte nutzen Sie die vorhandenen 
kostenfreien Möglichkeiten im öffentlichen 
Straßenraum.

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

Spenden

Gemeinsam können wir Wunder bewirken. 
Ihre Spende hilft.

Verwendungszweck: Spende USE
Stiftung Hochschulmedizin Dresden
IBAN DE27 8505 0300 0221 0457 40
BIC OSDDDE81XXX
Ostsächsische Sparkasse Dresden

Klinik und Poliklinik für Kinder- und 
Jugendmedizin

Universitätsklinikum  Carl Gustav Carus

Fetscherstraße 74, 01307 Dresden

Ansprechpartner:

Koordination: Dr. rer. medic. Tanita Kretschmer
Telefon: 0351 458 19407

Fax: 0351 458 7297

Email: Tanita.Kretschmer@ukdd.de

Für die vertragliche und finanzielle Abwicklung
verantwortlich:

Carl Gustav Carus Management GmbH

Fetscherstraße 74, 01307 Dresden

Telefon: 0351 458 5007

Fax: 0351 458 6323

Internet: www.carus-management.de

Email:    www.cgcm@ukdd.de

Sponsoren:

25. Februar 2023

Tag der Seltenen 
Erkrankungen
Veranstaltung des 
UniversitätsCentrums für Seltene 
Erkrankungen

Stand bei Drucklegung: 07.02.2023

400 €  

400 €  800 €  

800 €  

800 €  600 €  



Programm Referenten

25. Februar 2023

ab 10:00 Einlass ins Programmkino Ost

10:30 Grußwort
Prof. Dr. med. Reinhard Berner

10:40 Podiumsdiskussion
Wir hören zu - Leben und Perspektiven 

von Betroffener einer seltenen Erkrankung

11:15 Film „Verstehen Sie die Béliers?“
1:45h Laufzeit, empfohlen ab 12 Jahren

13:15 Häppchen und geselliges 
Beisammensein 

10:00 Präsentation
bis der Selbsthilfegruppen, Vereine und 

14:30 Sponsoren

Filmkomödie „Verstehen Sie die Béliers?“

Frankreich 2014| 106 min. | Empfehlung ab 12 Jahren | 
Eintritt frei

Die 16-jährige Paula Bélier (Louane Emera) lebt gemeinsam
mit ihrer Familie auf einem Bauernhof. Das Besondere an
der Familie Bélier ist, dass alle bis auf Paula gehörlos sind.
Also lebt sie ihr Leben als Vermittlerin zwischen ihren
Liebsten und der Welt der Hörenden. Eines Tages
beschließt sie, dem Schulchor beizutreten. Daraufhin
schlägt ihr Musiklehrer vor, zur musikalischen Ausbildung
nach Paris zu gehen. Doch ihre Familie braucht sie. Paula
muss sich entscheiden.

Liebe Patient*innen, liebe Angehörige, liebe Ärzt*innen,

den diesjährigen Tag der Seltenen Erkrankungen
möchten wir unter das Motto des Zuhörens stellen. Den
etwa 4 Mio. Betroffenen einer Seltenen Erkrankung in
Deutschland muss Gehör geschenkt werden, denn sie
werden noch immer allzu oft vergessen. Ihre
Krankheitsgeschichten sind lang, häufig ist der Weg zur
Diagnose weit, die Therapie, wenn überhaupt eine
verfügbar ist, komplex, die Beratung und Behandlung oft
nur multiprofessionell und an wenigen Orten
abzudecken. Dem UniversitätsCentrum für Seltene
Erkrankungen am Uniklinikum in Dresden ist es seit
seiner Gründung 2014 ein großes Anliegen, insbesondere
den Patient*innen, aber auch den Angehörigen und
betreuenden Ärzt*innen aufmerksam zuzuhören, um
auch Zwischentöne zu erkennen und gemeinsam den
richtigen Weg zu Diagnose und Behandlung zu finden.

Die tägliche Arbeit mit Menschen mit Seltenen
Erkrankungen lehrt uns, wie wichtig es ist den
Betroffenen ein Ohr zu schenken. Erleben Sie am Tag der
Seltenen Erkrankungen mit uns einen Film, der zeigt,
welche Hürden es mit sich bringt, nicht gehört zu
werden, und wie Familie und Freunde den Betroffenen
ihre Stimme leihen können. Hören auch Sie mit uns zu!

Ihr Prof. Dr. Reinhard Berner

Prof. Dr. med. Reinhard  Berner
Sprecher des UniversitätsCentrums für Seltene 
Erkrankungen

Klinik und Poliklinik für Kinder- und Jugendmedizin

Universitätsklinikum Carl Gustav Carus, TU Dresden

Prof. Dr. med. Min Ae Lee-Kirsch

stellv. Sprecherin des UniversitätsCentrums für Seltene 
Erkrankungen

Klinik und Poliklinik für Kinder- und Jugendmedizin

Universitätsklinikum Carl Gustav Carus, TU Dresden

Dr. med. Amalia-Mihaela Hanßke

stellv. Sprecherin des USE

Oberärztin der Klinik und Poliklinik für Psychotherapie und 
Psychosomatik
Universitätsklinikum Carl Gustav Carus, TU Dresden

Dr. med. Jutta Hammermann

Leiterin Universitäts MucoviszidoseCentrum
Universitätsklinikum Carl Gustav Carus, TU Dresden

Dr. med. Maja Linné

Fachärztin für Humangenetik

MVZ Mitteldeutscher Praxisverbund Humangenetik GmbH

Redakteurin ENCOURAGE-Onlinemagazin

Maria von Gagern

Freie Journalistin und Redakteurin ENCOURAGE-
Onlinemagazin 

Luise und Thomas Mittag

Junge SMA-Betroffene und ihr Vater

weitere Anfragen offen
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 Pharming (Leniolisib, EUDRACT: 2016-000468-41): An open-label, non-randomized extension
study to evaluate the long term safety, tolerability, efficacy and pharmacokinetics of CDZ173
(leniolisib) in patients with APDS/PASLI

 TIPS: TIPS will be conducted as a multicentre study involving four European countries.
Comprehensive patient-specific data will be collected in order to generate personalised
profiles in patients with well-defined SIRS (group 1: autoinflammation, group 2: sepsis) versus
SIRS of undefined cause (group 3). Characterization will include immune profiling, RNA-
expression analysis, proteomics, genomics and microbiome, completed by mass-
spectrometry-based lipidomics.

 SURF: Ziel der Studie ist es, durch die Analyse körpereigener Stoffe sowie die genetische
Untersuchung körpereigener Immunabwehrzellen genauere Einblicke in die
Krankheitsentstehung periodischer Fiebersyndrome zu gewinnen und somit langfristig eine
Grundlage für zielgerichtetere Diagnose- und Therapieansätze zu bieten.

 ESID registry: The aim of the ESID registry is to build a common data pool and estimate the
disease burden of primary immunodeficiencies (PID) in Europe and to provide an internet-
based database for clinical and research data on patients with PID.

 RELIANCE: The objective of this non-interventional study is to monitor and further explore
long-term outcome of CAPS patients treated with Ilaris® 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 inhibitors selectively targeting p110δ.

 SOCS Registry: The SOCS1 registry is an ESID Registry level 3 project, collecting data of
patients with autoimmunity caused by a SOCS1 (Suppressor Of Cytokine Signalling 1)
haploinsufficiency.

 PRST (päd. Register für Stammzelltransplantation): Das PRST ist das Kooperative
Pädiatrische Register für Stammzell-Transplantationen in Deutschland. Ziel des Registers ist
es, von allen In Deutschland stammzelltransplantierten Kindern Daten zur Transplantation zu
erheben. Diese Datenerhebung dient zur langfristigen Verbesserung der Qualität der
Behandlung und zur Unterstützung der Forschung, d.h. der Gewinnung von neuen
Erkenntnissen über die optimale Behandlung und ärztliche Nachsorge von transplantierten
Kindern.

Universitäts Neuromuskuläres Centrum (UNMC) – Leitung: Fr. Dr. Saak



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

 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 III 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

 DAZALS: Phase 2, Multicenter, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Study
Evaluating Safety and Efficacy of CORT113176 (Dazucorilant) in Patients With
Amyotrophic Lateral Sclerosis (DAZALS)

 SPIMD-301/Nu-Power: Stealth Bio Therapeutics Phase III Studie bei Patienten mit
primärer Mitchondrienerkrankung aufgrund einer pathogenen nuklearen Mutation

 DGM und ALS Association Forschungsförderung für das Projekt „Defizite und
Verbesserungspotential in der psychosozialen und palliativen Versorgung von ALS-
Patient*innen in Deutschland“

 UKD interne Förderung (MEDDrive) für das Projekt „Muskeldestruktionsparameter
als Biomarker bei der 5q-assoziierten spinalen Muskelatrophie“

 Konsortialprojekt INTEGRATE ATMP: INTEGRATE steht für integrierte Versorgung
Neuer Therapien durch Telemedizin, Empowerment (Wissenstransfer,
Gentherapeutika, Register, Arzneimittelsicherheit, strukturierte Therapiepfade und
Erstattung

 Kognitive Funktionen von Patienten mit Spinaler Muskelatrophie Typ 1 nach einer
genmodulierenden Therapie bzw. Genersatztherapie

 Projekt SMAraGD (= Spinal muscular atrophy – respond to advanced genetic
diseases), Förderung durch die DGM

 Erfassung von Kraftparametern der Hand und des Armes bei neuromuskulären
Erkrankungen im Kindesalter und Erfassung von Normwerten im Kindesalter.

 Erfassung von Kraftparametern der Hand bei Spinaler Muskelatrophie und anderen
Motoneuronerkrankungen



UniversitätsAllergieCentrum (UAC) – Leitung: Hr. Prof. Vogelberg

 A Phase II, Double-blind, Placebo-controlled, Randomized, Dose-ranging, Parallel Group Study to
Evaluate the Safety and Efficacy of PHA-022121 Administered Orally for Prophylaxis Against Angioedema
Attacks in Patients with Hereditary Angioedema due to

 C1-Inhibitor Deficiency (Type I or Type II) (EudraCT: 2001-000227-13)

 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)

Zentrum für Klinische Genommedizin – Leitung: Fr. Prof. Schröck

 ERN-Genturis (https://www.genturis.eu/l=eng/Home.html)

 Solve-RD (https://solve-rd.eu/)

 Zentrum Familiärer Darmkrebs (https://www.hnpcc.de/index.html)

 Zentrum für familiären Brust- und Eierstockkrebs (https://www.konsortium-familiaerer-
brustkrebs.de/)

 NCT MASTER (https://www.nct-dresden.de/forschung/nct-master-program.html)

 PredACTINg (https://www.uniklinikum-dresden.de/de/das-klinikum/kliniken-polikliniken-
institute/kge/forschung/predacting)

 nNGM Task Force 5 (https://nngm.de/ueber-das-nngm/organisationsstruktur/task-
forces/task-force-5/)

 OnkoRiskNET (https://www.onkorisknet.de/)

UniversitätsCentrum für Autoimmun- und Rheumatische Erkrankungen (UCARE) – Leitung: Hr. Prof.
Aringer

keine

UniversitätsCentrum für Gesundes Altern (UCGA) – Leitung: Hr. Prof. Hofbauer

keine

Universitäts GefäßCentrum (UGC) – Leitung: Hr. Prof. Weiß

keine

https://www.genturis.eu/l=eng/Home.html
https://solve-rd.eu/
https://www.hnpcc.de/index.html
https://www.konsortium-familiaerer-brustkrebs.de/
https://www.konsortium-familiaerer-brustkrebs.de/
https://www.nct-dresden.de/forschung/nct-master-program.html
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://nngm.de/ueber-das-nngm/organisationsstruktur/task-forces/task-force-5/
https://nngm.de/ueber-das-nngm/organisationsstruktur/task-forces/task-force-5/


Register der B-Zentren des USE am UKD

Der folgenden Tabelle entnehmen Sie bitte die Fachzentren, welche zu den am Zentrum versorgten Patientinnen

oder Patienten mit einer oder mehreren seltenen Erkrankungen Daten unter Berücksichtigung geltender

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

anerkanntes nationales oder internationales  krankheits-/ krankheitsgruppenspezifisches Register meldet, soweit ein

solches Register vorhanden ist.

B-Zentrum Registe
r Ja /
Nein

Bezeichnung Link / Kommentar

Universitäts
MukoviszidoseCentrum

Ja Muko.web Organisation und Auswertung über das
Mukoviszidose Institut gGmbH unter
dem Dach des Mukoviszidose e.V.
(www.muko.info)

UniversitätsCentrum für
Immundefizienz

Ja Esid.org

APDS Register

Jeffrey Modell
Foundation and
Registry

RELIANCE,

SOCS Registry

PRST

https://esid.org/

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

http://www.info4pi.org/

CAPS Patienten

Autoimmunität durch SOCS1
Insuffizienz

päd. Register für
Stammzelltransplantation)

UniversitätsCentrum für
Autoimmun- und
Rheumatische
Erkrankungen

Ja DRFZ RABBIT-
Register und
Kerndokumentation
EUSTAR-Register
DNSS-Register
COMPERA

Rheumatische Erkrankungen

SSc
SSc
PAH

Universitäts
AllergieCentrum

Ja Anaphyalaxieregister https://www.anaphylaxie.net/de/

Universitäts
Ja SMArtCare 5q-assoziierter Spinaler

Muskelatrophie

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/


NeuromuskuläresCentru
m MND-Net - Register

DZNE Describe
ALS/FTD

DZNE Brain Bank

Ambulanzpartnern
etzwerk

Motoneuronerkrankungen

Register für PatientInnen mit
Motoneuronerkrankungen

Gewebebank für PatientInnen mit
neurodegenerativen Erkrankungen
einschließlich
Motoneuronerkrankungen

Register für PatientInnen mit
Motoneuronerkrankungen

Universitäts
GefäßCentrum

Ja Dresdner
Aortenregister

Genetische Aortenerkrankungen (z.B.
Ehlers Danlos)

UniversitätsCentrum für
Gesundes Altern

Ja TransCon PTH-
TCP304
TransCon PTH-
TCP201
PAR—R13-001
PARADIGHM
ALX-HPP-501

BoHemE

Osteogenesis
Imperfecta

Hypoparathyroidism (ab 2021)

Hypoparathyroidism

Hypoparathyroidism

Hypophosphatasia

age-related bone loss and
hematopoiesis

Patienten mit Osteogenesis Imperfecta
und früh-manifestierter Osteoporose

Zentrum für Klinische
Genommedizin

Ja ERN-Genturis

HerediCaRe

Familiärer Darmkebs

Seltene
Erkrankungen-
Netzwerk
Selektivvertrag
NAMSE

https://www.genturis.eu/l=eng/Home.h
tml
https://www.konsortium-familiaerer-
brustkrebs.de/das-konsortium/

https://www.hnpcc.de/

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.ukbonn.de/genomische-statistik-und-bioinformatik/
https://www.ukbonn.de/genomische-statistik-und-bioinformatik/

