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a) Darstellung des Zentrums fiir seltene Erkrankungen und seiner
Netzwerkpartner

a. Einleitung und Uberblick: Zentrum fiir Seltene Erkrankungen Gottingen (ZSEG)

Aufgabe des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen Gottingen (ZSEG) ist es, die medizinische
Versorgung von Menschen, die unter seltenen Erkrankungen leiden, zu verbessern. Dabei gilt
eine Erkrankung als selten, wenn sie weniger als 5 unter 10.000 Menschen betrifft. Da von den
ca. 30.000 bislang bekannten Krankheiten 7.000 bis 8.000 als selten eingestuft werden, geht
man allein in Deutschland von etwa 4 Millionen Betroffenen aus. Diagnose und Behandlung
seltener Erkrankungen stellen meist eine Herausforderung dar: Die typischerweise
unspezifischen Symptome fiihren in Kombination mit dem oft geringen Wissensstand in vielen
Fallen zu nicht-zielfiihrenden Untersuchungen, wodurch wichtige Zeit verloren geht und die
Patient*innen zusatzlich belastet werden.

Das ZSEG ist an den Empfehlungen des Nationalen Aktionsplans flir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE) ausgerichtet. Es wurde im Januar 2017 als Medizinisches
Kompetenzzentrum in der Universitatsmedizin Goéttingen eingerichtet. Im Rahmen der
Grundungsversammlung wurden die Direktorin der Klinik fir Kinder- und Jugendmedizin (Prof.
Dr. Jutta Gartner, Sprecherin), der Direktor des Instituts fir Humangenetik (Prof. Dr. Bernd
Wollnik, stellvertretender Sprecher) und der Leiter des Sozialpadiatrischen Zentrums (SPZ)
(Prof. Dr. Knut Brockmann, stellvertretender Sprecher) in den Vorstand gewahlt.

Die Koordination des Dachzentrums (Typ-A-Zentrum) erfolgt durch einen arztlichen
Koordinator (Dr. med. Payam Dibaj, medizinischer Lotse) und eine wissenschaftliche
Koordinatorin (Dr. rer. nat. Stina Schiller).

Seit Grindung des ZSEG wurden als horizontale Strukturen zehn krankheits(gruppen)-
spezifische Spezialzentren (Typ-B-Zentren) in das ZSEG eingebunden, die im SE-Atlas
aufgefiihrt sind. Die Integration weiterer Spezialzentren wird angestrebt.

Die Aufnahme neuer Mitglieder und grundlegende Entscheidungen hinsichtlich der
Entwicklung des ZSEG und der Umsetzung von Prozessen werden im Rahmen der jahrlich
stattfinden Mittgliederversammlungen diskutiert und entschieden.
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b. Organigramm
Organisatorisch stellt sich das ZSEG wie folgt dar:

- ZSEG
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c. Kooperationen/ Netzwerkpartner
Das offensichtliche Charakteristikum der seltenen Erkrankungen — ihre Seltenheit — geht fir

die Betroffenen und ihre behandelnden Arzt*innen mit einer Vielzahl von Problemen einher.
Je weniger Menschen mit einer bestimmten seltenen Erkrankung beschrieben sind, desto
weniger Wissen um zielfiihrende Diagnostik und Behandlungsmoglichkeiten steht zur
Verfliigung. Auch kénnen optimale Versorgungsangebote fiir einzelne seltene Erkrankungen
oder Erkrankungsgruppen nicht an jedem einzelnen Standort vorgehalten werden. Notwendig
sind daher zentrumsiibergreifende Kooperationen und Vernetzungen zwischen Expert*innen
auf nationaler und internationaler Ebene. Dies geschieht im Typ-A-Zentrum des ZSEG lber die
Mitgliedschaft in der AG-ZSE. Uber die Spezialzentren bestehen Kooperationen bzw. eine

Zusammenarbeit mit folgenden Organisationen und Netzwerken:

Zentrum fir seltene Kooperationen bestanden mit/Gber:
Herz- und Kreislauf- e Neuromuskuldres Zentrum Goéttingen
erkrankungen e ERN EURO-NMD fiir Neuromuskuldre Erkrankungen

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine
Zusammenarbeit:

e GEKKO und Herzkind e.V.

e Bundesverein JEMAH e.V.

e Fordergemeinschaft Deutsche Kinderherzzentren e.V.

e Bundesverband Williams-Beuren-Syndrom e.V.

e ARVC-Selbsthilfe
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Zentrum fir seltene
neurologische
Erkrankungen im
Kindes- und
Jugendalter (GoRare)

Kooperationen bestanden mit/lber:
e ERN ITHACA fiir Kongenitale Fehlbildungssyndrome:
e ERN EURO-NMD fiir Neuromuskulare Erkrankungen:

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine
Zusammenarbeit:

e Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (Achse e.V.)

e Fllgelschlag e.V. Gottingen

e Kindernetzwerk e. V.

e Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e. V.

Zentrum fir
Kraniofaziale und
Gesichtsfehlbildungen

Da sich das Zentrum fiir Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen im Jahr
2021 noch in der Aufbauphase befand, lagen fiir diesen Zeitraum noch keine
Kooperationen vor.

Zentrum fir seltene
neurologische und
psychiatrische
Erkrankungen

Kooperationen bestanden mit/lber:

o Deutsches Zentrum fir neurodegenerative Erkrankungen (Atypische
Parkinsonsyndrome, Ataxien, Hereditare Spastische Spinalparalyse)

o Deutsche Gesellschaft fiir Parkinson und Bewegungsstérungen
(Subnetzwerk fiir atypische Parkinsonerkrankungen)

o GENERATE — GErman NEtwork for REsearch on AuToimmune
Encephalitis

o Cerebrospinal Fluid Analysis in Psychiatry (CAP) Consortium

o Konsortium zur Erforschung der frontotemporalen
Lobardegeneration

o Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand
eine Zusammenarbeit:

Deutsche Parkinsonvereinigung

Deutsche Heredo-Ataxie Gesellschaft

Patientenorganisation von Morbus Fabry

Tuberdse Sklerose Deutschland e.V. (wiss. Berater, in Vergangenheit
Fordermittel erhalten)

Rett Elternhilfe Deutschland

Rett Syndrome Europe (Marschik im Scientific Advisory Board)

o Interessensgemeinschaft Fragiles-X

O O O O

o O

Zentrum fur seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

Kooperationen bestanden mit/lber:
e ERN EURO-NMD fiir Neuromuskulare Erkrankungen
e Treat-HSP (Uni Tubingen)
e CMT-NET

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine
Zusammenarbeit:
e Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e. V.
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Deutschen Myasthenie Gesellschaft
Myositis-Netz e.V.

iMyos

Eurordis

Zentrum fir
progeroide
Erkrankungen

Kooperationen bestanden mit/lber:

ERN ITHACA fiir Kongenitale Fehlbildungssyndrome

ERN EURO-NMD fiir Neuromuskulare Erkrankungen
NGS-Qualitatszirkel (Dusseldorf, Essen, Gottingen, Hannover,
Leipzig, Magdeburg)

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine
Zusammenarbeit:

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (Achse e.V.)
Fligelschlag e.V. Gottingen
Kindernetzwerk e. V.

Zentrum fir seltene
Skeletterkrankungen

Kooperationen bestanden mit/lber:
Netzwerk fir seltene Osteopathien (NetsOs)

National Bone Board (NBB)
ERN ITHACA fiir Kongenitale Fehlbildungssyndrome

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine
Zusammenarbeit:

Deutsche Gesellschaft fiir Osteogenesis imperfecta (Glasknochen)
Betroffene e. V. (DOIG)

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE e.V.)
Netzwerk Hypopara

Zentrum fur seltene
Stoffwechsel-
erkrankungen

Kooperationen bestanden mit/lber:

Beteiligung am Aufbau eines neuen Netzwerks zur Behandlung von
Patienten mit angeborenen Stoffwechselerkrankungen ,, MetabCARE"
(Koordinatorin: Universitats-Kinderklinik Freiburg), assoziiert mit dem
MetabERN-Netzwerk

Bewerbung zur Anerkennung als Weiterbildungszentrum fir
Padiatrische Stoffwechselmedizin durch die European Academy of
Paediatrics, gemeinsam mit dem Stoffwechselzentrum der Klinik fir
Padiatrische Nieren-, Leber- und Stoffwechselerkrankungen der MH
Hannover

Kooperation mit allen deutschen Zentren flir Seltene
Stoffwechselerkrankungen im Rahmen der Revision 2021 der AWMF-
Leitlinie 027-018 ,Diagnostik, Therapie und Management der
Glutarazidurie Typ |

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine
Zusammenarbeit:
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e Selbsthilfegruppe Glutarazidurie
e Deutsche Interessengemeinschaft Phenylketonurie DIG-PKU
e MSD Action Foundation

Zentrum fir seltene Alle schriftlichen Kooperationsvereinbarungen fiir das Zentrum werden durch
Tumorerkrankungen das  UniversitatsKrebszentrum  Gottingen / G-CCC  oder die
Organkrebszentren/Kliniken geschlossen. Fur das Jahr 2021 konnten 34
Kooperationspartner mit schriftlichen Vereinbarungen, verteilt auf
Krankenhduser, Niedergelassene Arztpraxen, Fachhochschulen, Institute und
weitere Einrichtungen, verzeichnet werden.

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine
Zusammenarbeit:

e Elternhilfe fiir das krebskranke Kind

e YOKO - Selbsthilfe Hautkrebs Gottingen (lUberregional: Hautkrebs-
Netzwerk Deutschland e.V.)

e Horizonte Gottingen e.V.

e Deutsche ILCO e.V.

e Frauenselbsthilfe Krebs

e SHG Hirntumor ,Riss durch mein Leben”

e SHG Warum gerade ...ich? Diagnose Krebs... was nun?/SHG
Adelebsen

e SHG Leukdmie und Lymphome, LHRM-MDS-PAT-IG (Leukdmiehilfe
Rhein-Main e.V.)

e Prostatakrebs SHG

e Blasenkrebs SHG Sidniedersachsen/Géttingen

e Selbsthilfegruppe Kehlkopfoperierte

e Landesverband Niedersachsen/Bremen e.V.

e BRCA-Netzwerk e.V. — Hilfe bei familidgren Krebserkrankungen

e TEBe.V. Selbsthilfe

e Das Lebenshaus e.V. — Nierenkrebs (seit 2022)

Zentrum fir Kooperationen bestanden mit/Gber:

ungeklarte e ERN ITHACA fir Kongenitale Fehlbildungssyndrome
angeborene Syndrome e ERN EURO-NMD fiir Neuromuskulare Erkrankungen

und klinische e NGS-Qualititszirkel (Diisseldorf, Essen, Gottingen, Hannover,
Genommedizin Leipzig, Magdeburg)

Mit folgenden Selbsthilfe- und Patientenorganisationen bestand eine
Zusammenarbeit:

e Rett Deutschland e.V.

e CHARGE Syndrom e.V.

e Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (Achse e.V.)

e Flugelschlag e.V. Gottingen

e Kindernetzwerk e. V.

e Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e. V.
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b) Art und Anzahl der pro Jahr erbrachten besonderen Aufgaben

Das ZSEG fuhrte 2021 an 12 Konferenzterminen interdisziplindre Fallkonferenzen mit einem
Kernteam aus Vertretern folgender Disziplinen durch: Kinder- und Jugendmedizin,
Humangenetik und Neurologie.

Innerhalb der Spezialzentren wurde folgende Anzahl an Fallkonferenzen durchgefiihrt:

Zentrum fir seltene 7 Fallkonferenzen
Herz- und Kreislauf-
erkrankungen

Zentrum fir seltene
neurologische Erkrankungen
im Kindes- und Jugendalter
(GoRare)

50 Fallkonferenzen

Zentrum fir Kraniofaziale 12 Fallkonferenzen
und Gesichtsfehlbildungen

Zentrum fir seltene
neurologische und 249 Fallkonferenzen
psychiatrische
Erkrankungen

Zentrum fur seltene

) e 4 neuropathologische Fallkonferenzen
neuromuskuldre

e 8lInterdisziplindre immunologische Fallkonferenzen

Erkrankungen e 1internationale Fallkonferenz (3 Falle) (Neurologisch, in
Zusammenarbeit mit der Humangenetik, der Neuropadiatrie,
Neuropathologie und orthopadischen Chirurgie

Zentrum fur progeroide 4 Fallkonferenzen

Erkrankungen

Zentrum fir seltene
Skeletterkrankungen 10 Fallkonferenzen

Zentrum fir seltene
Stoffwechselerkrankungen 25 Fallkonferenzen

Zentrum fir seltene Tumorerkrankungen
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Fir das Zentrum stehen im UniversitdtsKrebszentrum Gottingen / G-CCC 16 verschiedene
Tumorkonferenzen fur unterschiedliche (seltene) Entitaten zur Verfligung (https://gccc.umg.eu/aerzte-
zuweiser/tumorboards/):

Zeitlicher Ablauf der G-CCC Tumorboards
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23 - Cancer Center
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Externe Krankenhduser und niedergelassene Arzt*innen kdénnen ihre Patient*innen in diesen
Konferenzen vorstellen. Im Jahr 2021 wurden insgesamt mehr als 9100 interdisziplinare Empfehlungen
ausgesprochen.

Zentrum fir ungeklarte 12 Fallkonferenzen
angeborene Syndrome und
klinische Genommedizin

c) Darstellung der MaBnahmen zur Qualitatssicherung und -verbesserung
der besonderen Aufgabenwahrnehmung
a. Qualitatsziele

Das ZSEG befand sich im Jahr 2021 noch in der Aufbauphase. Mit den sieben in diesem Jahr
neu gegriindeten Spezialzentren:

. Zentrum fir seltene Herz- und Kreislauferkrankungen
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J Zentrum fir Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen

] Zentrum fir seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen
] Zentrum fir seltene neuromuskuldre Erkrankungen

J Zentrum fir progeroide Erkrankungen

J Zentrum fir seltene Skeletterkrankungen

. Zentrum fir seltene Tumorerkrankungen

und deren Einbindung in die Prozesse des Typ-A-Zentrums hat das ZSEG ein wesentliches
Struktur- und Qualitatsziel erreicht. Im Zuge dieser Mallnahme wurde auch der ZSEG-
Internetauftritt grundlegend erneuert und ausgeweitet. Ein weiteres erreichtes Qualitatsziel
war die Ausweisung des ZSEG durch das Niedersachsische Ministerium fiir Wissenschaft und
Kultur (Feststellungsbescheid vom 15.10.2021).

b. Qualitatssicherung und -verbesserung
Die Empfehlungen des Nationalen Aktionsplans fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen

(NAMSE) und der G-BA Kriterienkatalog fir Zentren mit besonderen Aufgaben bieten die
Grundlage einer regelmaRigen Selbstbewertung mittels einer Selbstbewertungsmatrix (PDCA-
Zyklus). Dies ermoglicht es, MalRnahmen zur Verbesserung und Weiterentwicklung des ZSEG
zu formulieren, umzusetzen und zu lberprifen. Die Resultate werden in den Qualitatsbericht

aufgenommen.

Uberblick Giber den PDCA Zyklus des ZSEG:

2. Durchfiihren

Verwirklichung und Betrieb

*  Kommunikation innerhalb der UMG
Kommunikation mit drztlichen
Zuweisern und Patient*innen
Bereitstellung der not-
wendigen Ressourcen
durch die UMG

1. Planen

*  Verantwortung des Vorstandes des
ZSE Gottingen

*  Arbeitsweise des ZSE festlegen
nach NAMSE/G-BA-Kriterien

*  Arztliche*n Lotsen/in und
Wiss. Koordinatorin/en
benennen

4. Verbessern .3- PLr]lE)fen .
*  Bewertung durchden erprurung
*  Analyse

Vorstand des ZSE Gottingen

*  Ableitung neuer Ziele o eedrralie e

*  VorbeugemaRnahmen
* Interne Uberpriifungen
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c. SOPs, VAs, Behandlungskonzepte
Das ZSEG befand sich im Jahr 2021 noch in der Aufbauphase. Bislang wurden folgende SOPs
erstellt:

e SOP_Beschwerdemanagement_ZSEG

e SOP_Erstkontakt_ZSEG

e SOP_Fallfiihrung im Zentrum fiir Seltene Erkrankungen Gottingen

e SOP_Fallfiihrung unklare Diagnosen ZSEG

e SOP_Fallkonferenz_ZSEG

e SOP_Lotsentétigkeit ZSEG

d. Zertifizierungen
e Die Einleitung des Zertifizierungsverfahrens fiir das ZSEG nach NAMSE ist fiir das Jahr
2022 geplant.

e Im Jahre 2021 bestanden fir die Typ-B-Zentren folgende Zertifizierungen:

Zentrum fir seltene
Herz- und Kreislauf-
erkrankungen

e Uberregionales HFU-Zentrum
e Uberregionales EMAH-Zentrum
e Cardiac Arrest Center

Zentrum fir seltene
neurologische Erkrankungen
im Kindes- und Jugendalter
(GoRare) e DGM/Deutsche Gesellschaft fur  Muskalkranke e.V.

,Neuromuskuldres Zentrum*

e Deutsche Gesellschaft fur Epileptologie , Epilepsie-Ambulanz“

e Deutsche Gesellschaft fiir Epileptologie ,Epileptologie”

e TREAT-NMD/Neuromuscular Network »Accelerating
Treatments for Neuromuscular Diseases”

e Tuberodse Sklerose Deutschalnd e.V. , TSC-Zentrum Gottingen”

e Deutsche Diabetes Gesellschaft ,Stationdre und ambulante
Behandlungseinrichtung fir Kinder und Jugendliche mit
Diabetes mellitus, Zertifiziertes Diabeteszentrum DDG*

e DGKED/Turner-Syndrom-Vereinigung-Deutschland e.V.
/Deutsche Gesellschaft fir Endokinologie ,Zentrum fir die
medizinische Versorgung von Madchen und Frauen mit Turner-
Syndrom*

e DEKRA ,Padiatrisch psychosomatische Tagesklinik”

e Arbeitsgemeinschaft Adipositas im Kindes- und Jugendalter
»SPZ: Therapieeinrichtung fiir Kinder und Jugendliche mit
Adipositas”
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Zentrum fir Kraniofaziale Da sich das Zentrum fiir Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen im
und Gesichtsfehlbildungen Jahr 2021 noch in der Aufbauphase befand, bestanden in diesem
Zeitraum noch keine Zertifizierungen.

Zentrum fir seltene e Epilepsiezentrum fir Kinder und Erwachsene (gemeinsam mit
neurologische und NPa&d)

psychiatrische e Epilepsieambulanz

Erkrankungen

Zentrum fur seltene e DGM (Deutsche Gesellschaft fiir Muskalkranke) e.V.

neuromuskulare

,Neuromuskulares Zentrum*
Erkrankungen

e Integriertes Myastheniezentrum der Deutschen Myasthenie
Gesellschaft

Zentrum fir progeroide . .
e Re-Akkreditierung des molekulargenetischen Labors des

Erkrankungen i .
Instituts fir Humangenetik nach DIN EN ISO 15189
o Neu-Akkreditierung des molekulargenetischen Labors des
Instituts fir Humangenetik nach DIN EN ISO 15189 fiir
Exomsequenzierung bei unklarer Diagnose
Zentrum flr seltene e Akkreditierung der genetischen Diagnostiklabore nach DIN EN
Skeletterkrankungen ISO 15189:2014

e Osteologisches Forschungszentrum Dachverband Osteologie:
http://dv-osteologie.org/forschungszentrum-dvo

e DGM/Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke e.V.
,Neuromuskulares Zentrum*

Zentrum fur seltene

e November 2021 site visit zur Anerkennung als
Stoffwechselerkrankungen

Weiterbildungszentrum flr Padiatrische Stoffwechselmedizin
nach dem Curriculum der SSIEM (Society for the Study of
Inborn Errors of Metabolism) durch die European Academy of
Paediatrics (EAP), Union Européenne des Médecins Spécialistes
(UEMS), Section of Paediatrics

Zentrum fur seltene In der folgenden Tabelle sind die Zertifizierungen nach Vorgaben der
Tumorerkrankungen Deutschen Krebsgesellschaft abgebildet:
Organkrebszentrum/ Leitung des Zentrums Ze.rtlfmert
Modul seit
Brustkrebszentrum (BZ) | Prof. Dr. Julia Gallwas | April 2008
Gynakologisches Prof. Dr. Julia Gallwas | Juni 2008

Krebszentrum (GZ)
Lungentumorzentrum Dr. Marc Hinterthaner |Dez. 2014
(LTZ)
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Darmkrebszentrum Prof. Dr. Michael Sep. 2016
(DKZ) Ghadimi
Onkologisches Zentrum | PD Dr. Friederike Nov. 2016
(0Z) Braulke
Prostatakrebszentrum Prof. Dr. Lutz Trojan Nov. 2017
(PZ)
Pankreaskrebszentrum | Prof. Dr. Volker Nov. 2017
(PAN) Ellenrieder
Viszeralonkologisches Prof. Dr. Michael Nov. 2017
Zentrum (VOZ) Ghadimi
Kopf-Hals-Tumor- Prof. Dr. Dirk Beutner/ | Nov. 2018
Zentrum (KHT) Prof. Dr. Dr.

Schliephake
Hautkrebszentrum (HKZ) | Dr. Kai-Martin Thoms Nov. 2018
Gyn. Dysplasie- Prof. Dr. Julia Gallwas | Okt. 2019
Sprechstunde
Zentrum fur Prof. Dr. Gerald Wulf Nov. 2020

Hamatologische
Neoplasien (HAEZ)

Kinderonkologisches Prof. Dr. Christof Nov. 2020

Zentrum (KIO) Kramm

Sarkomzentrum Prof. Dr. Michael Nov. 2020
Ghadimi

FBREK-Zentrum Dr. Ulrike Engel Okt. 2021

Harnblasenkrebszentru | Prof. Dr. Lutz Trojan Nov. 2021

m (MB)

Nierenkrebszentrum Prof. Dr. Lutz Trojan Nov. 2021

(MN)

Uroonkologisches Prof. Dr. Lutz Trojan Nov. 2021

Zentrum (UZ)

Neuroonkologisches Prof. Dr. Veit Rohde Nov. 2021

Zentrum (Transit)

Im Jahr 2021 (Kennzahlenjahr 2020) wurden 89,37% der
Krebspatient*innen der UMG in zertifizierten Versorgungsstrukturen
behandelt. Zudem ist die UMG gemeinsam mit der MHH als
Onkologisches Spitzenzentrum gemaR Vorgaben der Deutschen
Krebshilfe zertifiziert. Weitere Zertifizierungen und Akkreditierungen,
wie z.B. JACIE und DIN EN ISO 9001:2015 liegen erganzend in
verschiedenen Bereichen vor.

Zentrum fir ungeklarte e Re-Akkreditierung des molekulargenetischen Labors des

angeborene Syndrome und Instituts fir Humangenetik nach DIN EN ISO 15189
klinische Genommedizin o Neu-Akkreditierung des molekulargenetischen Labors des
Instituts fir Humangenetik nach DIN EN ISO 15189 fir
Exomsequenzierung bei unklarer Diagnose

Universitdtsmedizin Géttingen, Georg-August-Universitadt Stiftung Offentlichen Rechts Vorstand Prof. Dr. Wolfgang Briick (Forschung
und Lehre, Sprecher des Vorstands) Prof. Dr. Lorenz Trimper (Krankenversorgung) Jens Finke (Wirtschaftsfihrung und Administration)
Sparkasse Gottingen (260 500 01) Kto: 448, IBAN: DE55 260500010000 0004 48, BIC: NOLADE21GOE



14

d) Anzahl und Beschreibung der durchgefiihrten Fort- und Weiterbildungs-
veranstaltungen

Zentrum fir seltene
Herz- und Kreislauf-
erkrankungen

5. Gottinger Herzforum

EMAH-Symposium

Kinder-EKG-Kurs

Kinder-Herzschrittmacherkurs

e Kardiovaskuldre MRT bei angeborenen Herzfehlern

Zentrum fur seltene e Diagnostik und Therapie der neonatalen Cholestase
neurologische Erkrankungen

im Kindes- und Jugendalter e Adipositas — revisited (ZOOM-Konferenz)

(GoRare) e Neue Entwicklungen bei Herzklappeninterventionen

o  Wieviel und wie schnell — Applikation multimodaler MR-
Bildgebung in der Padiatrie

e Kinderkardiologisch-kinderherzchirurgische Fallkonferenz

e (ZOOM-Konferenz)

e Neue Therapiemoglichkeiten der 5g-assoziierten spinalen
Muskelatrophie

e Angeborene und erworbene Coronaranomalien bei Kindern

e Embryonale Herzentwicklung: Die richtigen Verbindungen
herstellen

e Storungen der Liquordynamik - Von der Erde zum Mond und
zurlick

e Aktuelles zur 5g-assoziierten spinalen Muskelatrophie

e Dermatologie interdisziplinar

e Typ-l-Interferonopathien: Was kénnen wir von der RNaseT2
Erkrankung (iber die Pathophysiologie von konnatalen
Virusinfektionen lernen?

e Genetische Erkrankungen in der padiatrischen Nephrologie
und dariiber hinaus

Weiterbildungskurse
e Liquoranalyse
e Diabetes (padiatrisch)
e Entzindliche ZNS-Erkrankungen (padiatrisch)
e Evozierte Potenziale
e Mitochondriale Erkrankungen
e Entziindliche Darmerkrankungen
e lLeukdmien
e Praktische Hamatologie

e Arbeitskreis Kieferorthopadie 2021 (10.06.2021) ,,Schnittstelle

Zentrum fir Kraniofaziale Kieferorthopéadie und Kieferchirurgie”
und Gesichtsfehlbildungen
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e Regelmaliger Journal Club zu seltenen Bewegungsstérungen

Zentrum fUr seltene e Prof. Dr. Cristina Granziera, Universitat Basel, Schweiz
neuro.logl.sche und e Postmortem whole brain MRI at 3T in Multiple Sclerosis
psychiatrische e Prof. Dr. Torbjérn Tomson, Karolinska-Institut, Stockholm,
Erkrankungen Schweden

e Epilepsy and pregnancy — an overview

e Prof. Dr. Oliver Bozinov, Kantonsspital St. Gallen, Schweiz

e Hirnstammchirurgie — evidenz- oder eminenzbasiert?

Prof. Dr. David Capper, Charité, Berlin

DNA-methylierungsbasierte Klassifikation von Tumoren

Prof. Dr. Aiden Haghikia, Universitatsklinikum Magdeburg

Darm-Mikrobiom, Erndhrung und Implikationen fiir die

Multiple Sklerose

e Prof. Dr. Tim Hagenacker, Universitatsmedizin Essen

e Myasthenie — Eine neue Ara der Therapie

e Prof. Dr. Davide Pareyson, Universita degli Studi di Milano,
Mailand, Italien

e Charcot-Marie-Tooth disease and related neuropathies

e Prof. Dr. Cesar Borlongan, University of South Florida, Tampa,
FL, USA

e Stroke—more than a brain disorder

e Prof. Dr. Mayank Goyal, University of Calgary, Kanada

e Future of Stroke Research: epistemology, trials, biases,
guidelines and beyond

e Dr. Christoph van Riesen, Universitatsmedizin Gottingen

e Tiefe Hirnstimulation: aktueller Stand und zukiinftige
Entwicklungen

e Prof. Dr. Jon Stone, University of Edinburgh, Vereinigtes

Konigreich

e Functional Neurological Disorder — turning a negative in to a
positive

e Prof. Dr. Stefan Pfister, Hopp-Kindertumorzentrum Heidelberg
(KiTZ)

e Herausforderungen Padiatrische Neuroonkologie — sehr viele
verschiedene, sehr seltene Erkrankungen

e Dr. David Berron, Universitat Lund, Schweden (KDZ-Lecture)

e Brain and Memory Dysfunction in Early Stages of Alzheimer’s
Disease: From Neuroimaging to Digital Biomarkers

e Prof. Dr. Torstein R. Meling, Hopitaux Universitaires de
Geneve, Genf, Schweiz

e Meningiomas — an update

Zentrum fUr seltene . Neuroimmunologie des Muskels: Neues zu
neuromuskulare Myasthenie und Myositiden
Erkrankungen ° COVID-19 in der Neurologie — ein Update

° Finding the causes of inherited neuropathies

) Personalisierte Medizin bei CIDP — Neue klinische,

nervensonographische und laborchemische Aspekte
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° Aktuelles zur 5g-assoziierten spinalen Muskelatrophie
(SMA)
° Klinisches Spektrum der Herzbeteiligung bei

Muskelerkrankungen

Weiterbildungskurse

. Liquoranalyse
. Neurologische Ultraschalldiagnostik

Im Rahmen des Lehrangebotes werden zwei Wahlfacher zum Thema
Neuromuskuldre Erkrankungen ("Vom Molekil zum Patienten:
Erkrankungen von Muskeln und Nerven", ,,Grundlagen neurologischer
Erkrankungen bei Kindern und Jugendlichen”) fir Studenten ab dem
2. klinischen Semester mit abteilungsibergreifenden Dozenten
durchgefiihrt

Zentrum fiir progeroide e wodchentliche Prasentation aktueller Fallbeispiele /

Erkrankungen wissenschaftlicher Publikationen

e wochentliche klinisch-genetische Besprechung

e wochentliche Besprechung des MutationMIning-Teams

e Seminar-Serie "Modern Human Genetics"
Zentrum fir seltene e Interdisziplindres Forschungskolleg fiir Muskuloskelettale
Skeletterkrankungen Medizin (InForMM)

e Wochentliche Online-Fallvorstellungen Institut fiir
Humangenetik

e CUOP-Science Day 2021

e Reduced bone mineral density in adolescents with DMD

e Genetic influence on bone fragility and healing

e Arteriolar function in children with DMD

Zentrum fur seltene

e Weiterbildungs-Kurs ,Stoffwechsel-Erkrankungen” (2x/Jahr)
Stoffwechselerkrankungen

e Schwerpunkt-Weiterbildungs-Kurs ,,Metabolic Board”
(regelm. 1x/Monat)

e Journal-Club ,Metabolische Epilepsien”

o  Weiterbildungsseminar ,,APS-Seminar” im Rahmen der
Jahrestagung der Arbeitsgemeinschaft fur Padiatrische
Stoffwechselstérungen (APS)

Zentrum fir seltene Als

zentrale Veranstaltung des Zentrums fir seltene
Tumorerkrankungen

Tumorerkrankungen wird das jahrliche Wintersymposium
»Seltene Tumorerkrankungen® angeboten. Die Veranstaltung
fand am 03.11.2021 unter Beteiligung von 59 Teilnehmenden
statt.
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e |n 2021 wurden 18 Patientenveranstaltungen angeboten.
Hierzu zdhlen:

4. Februar Weltkrebstag

18. Februar Helau und Alaaf: Kinderkrebstag am
Rosenmontag (Elternhaus)

30. Marz Patientenforum ,,Corona und Krebs“

12. Mai Tag der Pflege (Online-Banner)

31. Mai Weltnichtrauchertag (zusammen mit dem
Herzzentrum)

1. Juni Internationaler Kindertag (Elternhaus)
21. Juni Gesprachskreis BRCA-Netzwerk

25. Juni-18. Juli Radfahraktion der Deutschen Krebshilfe
29. Juni Patientenforum , Komplementarmedizin“
15. Juli Erkrankungen der Bauchspeicheldriise,
insbesondere Krebs (TEB)

29. Juli Themenabend ,Jin Shin Jyutsu

19. August Themenabend ,Jin Shin Jyutsu®

13.-17. September Nationale Krebspraventionswoche ,,Pikst kurz,

schitzt lang — Mach dich stark
gegen Krebs!“

28. September Patientenforum ,Brustkrebs”

9. Oktober KREBS- Patiententag

29. Oktober Ausstellungseroffnung Frau Conti ,Der neue
Fisch in mir”

18. November Weltpankreastag

14. Dezember Patientenforum ,,Urogenitale Tumoren”

Zudem wurden in 2021 17 Veranstaltungen fir niedergelassene
Kolleg*innen und Fachpublikum angeboten. Hierzu zahlen:

Wochentlich ,Onko-Lunch” (Klinik fir Hdmatologie und
Medizinische Onkologie)

11. Marz 1. Q-Zirkel OZ

26. Marz Fortbildung ,,Molekulardiagnostische und

pathologische Befundung"

17. April Tagung Thorakale Tumore — 3T

28. April Onkologische Fachpflege: Beratungsgesprache

in der Onkologie

26. Mai Onkologische Fachpflege: Tracheostomapflege

23. Juni Experiences of the molecular tumor board in

Freiburg: data - tools - report

26. Juni MDS-Workshop/Satellitensymposium

30. Juni Adventssymposium im Frithsommer

"Mammakarzinom"

7. Juli Klinisch-Pathologische Fallkonferenz: Sarkome

14. Juli Sommersymposium

15. Juli 2. Q-Zirkel OZ

24.-27. August European Molecular Imaging Meeting

29. September Gottinger Sarkom-Symposium ,,Rehabilitation

als integraler Bestandteil der
multimodalen Sarkomtherapie”

3. November Wintersymposium ,,Seltene
Tumorerkrankungen”
18. November 3. Q-Zirkel Oz
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1. Dezember Onkologische Versorgungsrealitat
Niedersachsen ,, Das Harnblasenkarzinom”

Zentrum fir ungeklarte
angeborene Syndrome und
klinische Genommedizin

e wochentliche Prasentation aktueller Fallbeispiele /
wissenschaftlicher Publikationen

e wochentliche klinisch-genetische Besprechung

e wochentliche Besprechung des MutationMIning-Teams

e Seminar-Serie "Modern Human Genetics"

e) Darstellung der MaBnahmen zum strukturierten Austausch iiber
Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren fiir

seltene Erkrankungen

Zentrum fir seltene
Herz- und Kreislauf-
erkrankungen

e Teilnahme an den Online-Treffen der TRAMmoniTTR Study
mit interdisziplindrem Austausch Gber die Diagnostik /
Therapie der Amyloidose

Zentrum fir seltene
neurologische Erkrankungen
im Kindes- und Jugendalter
(GoRare)

e Regelmalige Teilnahme an den Online-Meetings der
Deutschen Akademie fir Seltene Neurologische Erkrankungen
(DASNE, https://www.dasne.de/).

e Wochentliche Konferenzen im Rahmen der Heidelberger
Inform-Diagnostikstudie zu molekularen Targetanalysen in
kinderonkologischen Erkrankungen

e HIT-HGG-Studie: monatliche MRT-Tumorboards mit Augsburg,
Heidelberg und Mannheim zu pdadiatrischen hochgradigen
Gliomen. Die Ergebnisse werden als Bericht an die jeweils
Uberweisenden kinderonkologischen Zentren in Deutschland
und Osterreich gesendet (insgesamt iiber 50
kinderonkologische Zentren); Arbeitstitel LL: European
guidelines for pediatric HGG.

Zentrum fur Kraniofaziale
und Gesichtsfehlbildungen

Da sich das Zentrum fir Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen im
Jahr 2021 noch in der Aufbauphase befand, konnten zu diesem
Zeitpunkt noch keine MaRnahmen zum strukturierten Austausch Gber
Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren
fiir seltene Erkrankungen eingeleitet werden.

Zentrum fir seltene
neurologische und
psychiatrische

J Deutsche Gesellschaft fiir Parkinson und Bewegungsstérungen
(Subnetzwerk flr atypische Parkinsonerkrankungen) — regelmaRige
Videokonferenzen
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Erkrankungen . Videokonferenzen der Deutschen Akademie fiir Seltene
Neurologische Erkrankungen
. Pediatric Video Case Rounds der Movement Disorder Society
. Involvierung im Rett Syndrome Europe Scientific Advisory
Board

Zentrum fur seltene e DMG- Sitzungen

neuromuskuldre

e Teilnahme an den Online-Meetings der Deutschen Akademie

Erkrankungen fur Seltene Neurologische Erkrankungen (DASNE)

Zentrum flir progeroide e RegelmaBiger Austausch mit den deutschen ERN-assoziierten

Erkrankungen Zentren fir seltene Erkrankungen

Zentrum fir seltene e RegelmaRige Teilnahme an Online-Treffen des Netzwerks fiir
Skeletterkrankungen seltene Osteopathien (NetsOs)

Zentrum fiir seltene e monatliche Fallkonferenzen mit dem Stoffwechselzentrum

Stoffwechselerkrankungen der Klinik fur Padiatrische Nieren-, Leber- und

Stoffwechselerkrankungen, MH Hannover

e Teilnahme am 3-monatlich stattfindenden , Stoffwechsel-
Kolloguium Norddeutscher Kinderkliniken®, ausgerichtet vom
Kinder-UKE Hamburg

e Regelmalige Teilnahme an den Online-Meetings der
Deutschen Akademie fiir Seltene Neurologische Erkrankungen
(DASNE, https://www.dasne.de/).

Zentrum fir seltene Im Rahmen der Qualitdtsoffensive Niedersachsen des CCC-N® des
Tumorerkrankungen Onkologischen Spitzenzentrums Niedersachen (CCC-N;
https://www.ccc-niedersachsen.eu/) erfolgt ein  regelméaRiger
Austausch zwischen den Standorten UMG und MHH, sowie mit den
Kooperationspartnern. Die Qualitatsoffensive Niedersachsen des CCC-
N @ stellt eine multiprofessionelle Plattform fiir alle Arzt*innen,
Pflegenden und an der Versorgung von Krebspatient*innen Beteiligten
zu allen Themen der multidisziplinaren Versorgung dar. In
regelmaligen Konferenzen und Workshops werden u.a. Prozesse
analysiert und harmonisiert, Tumorboardadhéarenzanalysen diskutiert
und Qualitatszirkel standortiibergreifend etabliert. Zudem bieten die
Arbeitsgruppen des CCC-Netzwerkes der Deutschen Krebshilfe eine
Ubergreifende Plattform.

Zentrum fir ungeklarte
angeborene Syndrome und
klinische Genommedizin

e RegelmaRiger Austausch mit den deutschen ERN-assoziierten
Zentren fir seltene Erkrankungen
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Regelmalige Teilnahme an den Online-Meetings der
Deutschen Akademie fir Seltene Neurologische Erkrankungen
(DASNE).

f) Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherten Diagnosen
gegeniiber bisher unklaren Diagnosen

Uber das Zentrum fiir ungeklarte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin:

e Exomsequenzierung wurde fir Routinediagnostik akkreditiert; Anzahl der in 2021

durch Exomsequenzierung gesicherten Diagnosen: 87

¢ lLaufende wissenschaftliche Studie "Untersuchung der genetischen Grundlagen
ungeklarter angeborener Erkrankungen" (Ethikvotum UMG 3/2/16),
Exomsequenzierung mit Auswertung durch das MutationMining-Team; Anzahl

geklarter Diagnosen: 25

g) Nennung der Leitlinien und Konsensuspapiere, an denen das Zentrum

mitarbeitet

Zentrum fir seltene
Herz- und Kreislauf-
erkrankungen

Leitlinie fir Ebsteinsche Anomalie
Leitlinie fir Williams-Beuren-Syndrom
Leitlinie fur Arrhythmien bei angeborenen Herzfehlern

Zentrum fir seltene
neurologische Erkrankungen
im Kindes- und Jugendalter
(GoRare)

Im Jahr 2021 war das ZSEG Uber das

an folgenden Leitlinien der AWMF beteiligt:

Zentrum fir seltene neurologische Erkrankungen im
Kindes- und Jugendalter Gottingen (GoRare)
Zentrum fir seltene neuromuskuldre Erkrankungen
Zentrum fir seltene Tumorerkrankungen

Prof.s Gartner und Huppke: Padiatrische Multiple Sklerose:
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/anmeldung/1/11/022-
014.html

Prof. Wilichowski: Mitochondriale Erkrankungen
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/030-049.html
Angemeldetes Leitlinienvorhaben (Registernummer 027 —
016, KlassifikationS3)

Mitochondriopathien im Kindes- und Jugendalter, Diagnostik
und Therapieansatze
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/anmeldung/1/11/027-
016.html
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e Prof. Kramm: Gliome niedrigen Malignitatsgrades im Kindes-
und Jugendalter
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/1l/025-024.html|

e Prof. Mihlhausen: Diagnostik, Therapie und Management der
Glutarazidurie Typ |
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/1l/027-018.html

Zentrum fur Kraniofaziale Da sich das Zentrum fiir Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen im
und Gesichtsfehlbildungen Jahr 2021 noch in der Aufbauphase befand, gab es noch keine
Mitarbeit an Leitlinien und Konsensuspapieren.

Zentrum fir seltene

neurO_Iogi_sche und e DGN-Leitlinie Epilepsie
psychiatrische e DGN-Leitlinie Parkinson
Erkrankungen e S3-Leitlinie Demenzen

e TANDem Konsortium (Leitung: Petrus de Vries, Kapstadt, Anna
Jansen, Brissel), ADHS bei TSC, noch nicht publiziert.
e  WMF-S3 Leitlinien Autismus-Spektrum-Stérungen

Zentrum fir seltene
neuromuskulare
Erkrankungen

e Prof. J. Schmidt, Dr. Korsten: DGN S2K-Leitlinie
Myositissyndrome

e  Prof. Wilichowski: Mitochondriale Erkrankungen
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/030-049.html,
Angemeldetes Leitlinienvorhaben (Registernummer 027 —
016, KlassifikationS3) Mitochondriopathien im Kindes- und
Jugendalter, Diagnostik und Therapieansatze
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/anmeldung/1/11/027-
016.html

Zentrum fir progeroide Da sich das Zentrum fiir progeriode Erkrankungen im Jahr 2021 noch
Erkrankungen in der Aufbauphase befand, gab es noch keine Mitarbeit an Leitlinien
und Konsensuspapieren.

Zentrum fir seltene e Prof. Uwe Kornak: Molekulargenetische Diagnostik mit
Skeletterkrankungen Hochdurchsatz-Verfahren der Keimbahn, beispielsweise mit
Next-Generation Sequencing:
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/078-016.html

Im Jahr 2021 war das ZSEG (iber das

Zentrum fur seltene J Zentrum fir seltene neurologische Erkrankungen im
Stoffwechselerkrankungen Kindes- und Jugendalter Gottingen (GoRare)

. Zentrum fir seltene neuromuskuldre Erkrankungen
. Zentrum fir seltene Tumorerkrankungen
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. Zentrum fir Seltene Stoffwechselerkrankungen
an folgenden Leitlinien der AWMF beteiligt:

e Prof.s Gartner und Huppke: Padiatrische Multiple Sklerose:
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/anmeldung/1/11/022-
014.html

e  Prof. Wilichowski: Mitochondriale Erkrankungen
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/1l/030-049.html
Angemeldetes Leitlinienvorhaben (Registernummer 027 —
016, KlassifikationS3)

Mitochondriopathien im Kindes- und Jugendalter, Diagnostik
und Therapieansatze
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/anmeldung/1/1/027-
016.html

e Prof. Kramm: Gliome niedrigen Malignitatsgrades im Kindes-
und Jugendalter
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/1l/025-024.htm|

e Prof. Mihlhausen: Diagnostik, Therapie und Management der
Glutarazidurie Typ |
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/1l/027-018.html

Zentrum fir seltene S3-Leitlinien:

Tumorerkrankungen e Adulte Weichgewebesarkome: Prof. Jakob, Prof. Strébel

e Diagnostik, Therapie und Nachsorge fiir erwachsene Patienten
mit einem diffusen groRzelligen B-Zell-Lymphom: Prof.
Trimper, Prof. Chapuy

Weitere Leitlinien:
e Periphere T-Zell Lymphome: Prof. Wulf
e Myelodysplastische Syndrome (MDS): Prof. Haase
e S2k-LL: Kutane Lymphome: Prof. Mitteldorf
e  S2k-LL: Merkelzellkarzinom (MCC, neuroendokrines Karzinom
der Haut): Dr. Thoms

Weitere Highlights 2021:
e Kongressprasident des Deutschen Krebskongresses (DKK) -
Prof. Ghadimi
e Prasident der Deutschen Gesellschaft fir Himatologie und
Medizinische Onkologie e.V: (DGHO) - Prof. Triimper

Zentrum fur ungeklarte Da sich das Zentrum fiir ungeklédrte angeborene Syndrome und
angeborene Syndrome und klinische Genommedizin im Jahr 2021 noch in der Aufbauphase
klinische Genommedizin befand, gab es noch keine Mitarbeit an Leitlinien und

Konsensuspapieren.
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h) Nennung der Studien zu seltenen Erkrankungen, an denen das Zentrum

teilnimmt

Zentrum flr seltene | | Tite| Phase | Zeitraum der
Herz- und Kreislauf- Mitwirkung
erkrankungen HELIOS-B: A Phase 3, Randomized, I 2020-jetzt

Double- blind, Placebo-controlled,

Multicenter Study to Evaluate the

Efficacy and Safety of Vutrisiran in

Patients with Transthyretin

Amyloidosis with Cardiomyopathy

(ATTR Amyloidosis with

Cardiomyopathy)

TRAMmoniTTR Study: Genetic 2018-jetzt

screening of an at-risk population for

Hereditary TransthyRetin-related

AMyloidosis and longitudinal

monitoring of TTR positive subjects

Lebenschancen-2-Studien 2017-jetzt

Gottinger EMAH-Register 2015-jetzt

OSCA-Ped-Register 2018-jetzt
Zentrum fir seltene
neurologische Titel Phase | Zeitraum der
Erkrankungen im Mitwirkung
Kindes- und Identifizierung des Krankheits-Gens 2014-2023
Jugendalter (GoRare) | | der Congenitalen Okulomotorischen

Apraxie Cogan (COMA) mittels

Gesamt-Exom-Sequenzierung.

Phanotypisches Spektrum familidrer Seit 2019

episodischer Schmerzsyndrome im

Kindes- und Jugendalter.

Differentialdiagnostische Abgrenzung 2021 -2023

des Panayiotopoulos-Syndroms von

der Migrane.
Zentrum fir Titel Phase | Zeitraum der
Kraniofaziale und Mitwirkung
Gesichts- Symmetrievergleiche bei Patienten mit 2021-aktuell
fehlbildungen LKG anhand 3D Stereophotometrie
Zentrum fir seltene Titel Phase | Zeitraum der
neurologische und Mitwirkung
psychiatrische A Randomized Double-Blind Placebo- 2 2021-2023
Erkrankungen Controlled Phase 2 Study to Evaluate

the Efficacy, Safety, Tolerability,

Pharmacokinetics, and

Pharmacodynamics of Intravenous
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TAK-341 in Patients with Multiple
System Atrophy

Ambulanzpartner-Studien fir Netzw | Versorgung
Motoneuronerkrankungen erk 7/2018
NF-L bei ALS Regist | Seit 09/2021-
er ongoing, LKP
Treat-HSP Patientenregister, Standort | Regist | 12/2020-
Gottingen er ongoing
ROCK-ALS (Fasudil in der Behandlung 2 2019-ongoing
der ALS)
MT-1186-A02 (orales Edaravone zur 3b 10/2021-
Behandlung der ALS) ongoing
AB19001 (Masitinib zur Behandlung 3 Im Laufe 2022
der ALS
Register und Biomarker Studien des Regist | 2020-ongoing
Deutschen Zentrums fir er

Neurodegenerative Erkrankungen zu
PSP, CBD, Ataxien, HSP, FTD

Konsortium zur Erforschung der Regist | Ongoing
frontotemporalen Lobdrdegeneration | er
TANDem Konsortium, siehe oben: Ongoing

Entwicklung einer weltweit
einsetzbaren App fir von TSC
Betroffene und deren Familien
Der frihe Phanotyp bei Kindern mit Regist | Ongoing
Tuberdser Sklerose (Tuberdse Sklerose | er
Deutschland e. V.
IDENTIFIED - Interdisciplinary Regist | Ongoing
Delineation of Early er
Neurodevelopment. Tracing ldentifiers
for Improving Early Detection
(Volkswagenstiftung: Programm
Kurswechsel)

Akustische Parameter als Ongoing
diagnostische Marker zur
Friherkennung von Rett-Syndrom
(Jubildumsfonds, Osterreichische
Nationalbank)

e Fruhkindliche Entwicklung bei
Rett Syndrom (unterstiitzt von
Rett Deutschland e. V., Rett
Syndrome Europe)
[gemeinsam mit Prof. Bernd
Wilken, Kassel]

e Der frithe Phanotyp beim
Fragilen X Syndrom: Ein
interdisziplinarer Zugang
(unterstiitzt von
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Interessengemeinschaft
Fragiles-X e. V.)

Zentrum flr seltene | | Tite| Phase | Zeitraum der
neuromuskuldre Mitwirkung
Erkrankungen Ambulanzpartner-Studien fur Netzw | Versorgung
Motoneuronerkrankungen erk 7/2018
NF-L bei ALS Regist | Seit
er 09/2021-

ongoing, LKP

PREMIER CLN-PXT3003-06 Studie

(CMT1A)

CMT-Biomarker Studie 08/2016-
09/2019

CMT-Schmerz-Studie 05/2019-
02/2020

CMT-Beobachtungsstudie 08/2016-
09/2019

Covid-Register-Studie

MND-Net bei Regist | Seit Jahren

Motoneuronerkrankungen er

SMArtCARE-Studie Regist | 12/2019-

er ongoing

Mito-Patientenregister-Studie Regist

(www.mitonet.org) er

TREAT-NMD-Register flir PAM/MFM, Regist

IBM, CMT/HSMN, Myotone er

Dystrophie, FKRP,
Treat-HSP Patientenregister, Standort Regist | 12/2020-
Gottingen er ongoing

Therapiestudien

RAISE/RAISE-XT (Zilucoplan bei 3 9/2021-
Myasthenia gravis) ongoing
MGO0007 (Rozanolixizumab bei 3 4/2021-
Myasthenia gravis ongoing
MOM-M281-011 (Nipocalimab bei 3 Ab ca
Myasthenia gravis) 05/2022
ADHERE (Efgartigimod bei CIDP) 2 11/2020-

ongoing
PDY16744 (BIVV020 fiir CIDP) 2 01/2022-

onoing
ROCK-ALS (Fasudil in der Behandlung 2 2019-
der ALS) ongoing
MT-1186-A02 (orales Edaravone zur 3b 10/2021-
Behandlung der ALS) ongoing
AB19001 (Masitinib zur Behandlung 3 Im Laufe
der ALS 2022
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Zentrum fir
progeroide
Erkrankungen

Titel Phase | Zeitraum der
Mitwirkung
A long-read genome sequencing -- 2019-2022

approach to identify novel genes
associated with accelerated aging
phenotypes (DFG; 417959134)

Zentrum fir seltene Titel Phase | Zeitraum der
Skeletterkrankungen Mitwirkung
PARADIGHM Observ | Seit 2018
e Kornak https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT | ational
01922440
Zentrum fir seltene
Stoffwechselerkrank Titel Phase | Zeitraum der
ungen Mitwirkung
E-IMD, European registry and network | Regist | seit 2018
e Mihlhausen for Intoxication-type Metabolic er

Diseases (https://www.e-imd.org/)

iNTD, International working group on Regist | seit 2018
Neurotransmitter-related Disorders er
(https://intd-registry.org)

Zentrum fir seltene
Tumorerkrankungen

e Braulke/Stro
bel

Im Rahmen der Etablierung des CCC-N wurde mit der Medizinischen
Hochschule Hannover eine gemeinsame digitale Studienplattform etabliert:
https://ccc-studien.mh-hannover.de/liste.

e Anzahl durchgefiihrte Studien: 194

e Anzahl eingeschlossenen Patienten: 5010

e Anzahl Studien Phase Ib / lla: 35

e Anzahl eingeschlossene Patienten Phase Ib / Ila: 20

Zentrum fir
ungeklarte
angeborene
Syndrome und
klinische
Genommedizin

e Wollnik

Titel Phase | Zeitraum
der
Mitwirkung

FOR 2800 Chromosome Instability: - 2019-2022

Cross-talk of DNA replication stress
and mitotic dysfunction: SP Z NGS-
based approaches for systematic
analysis of genomic and chromosome
instability (DFG 395736209)

FOR 2800 Chromosome Instability: - 2019-2022
Cross-talk of DNA replication stress
and mitotic dysfunction: SP 5 Impaired
chromosome integrity caused by
mutations in members of the BTR
complex (DFG 395736209)
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i) Nennung der wissenschaftlichen Publikationen des Zentrums zu
seltenen Erkrankungen

ZSEG/Typ-A-Zentrum

. Follow-Up of a Case of Dopamine-Mediated Yawning-Fatigue-Syndrome Responsive to Opioids, Successful
Desensitization via Graded Activity Treatment. Payam Dibaj, Dagmar Seeger, Jutta Gartner, Frank Petzke. Case
Reports Neurol Int. 2021 Feb 25;13(1):79-84. PMID: 33668800

Zentrum fiir seltene Herz- und Kreislauferkrankungen

° Geyer S, Fleig K, Norozi K, Rébbel L, Paul T, Miller M, Dellas C. Life chances after surgery of congenital heart
disease: A case-control-study of inter- and intragenerational social mobility over 15 years. PLoS One. 2021 Feb
19;16(2):e0246169. doi: 10.1371/journal.pone.0246169. PMID: 33606726; PMCID: PMC7895396.

° Miller MJ, Backhoff D, Schneider HE, Dieks JK, Rieger J, Krause U, Paul T. Safety of Transseptal Puncture for
Access to the Left Atrium in Infants and Children. Pediatr Cardiol. 2021 Mar;42(3):685-691. doi:
10.1007/s00246-020-02530-9. Epub 2021 Jan 16. PMID: 33454819; PMCID: PMC7990813.

° Dieks JK, Backhoff D, Schneider HE, Miller MJ, Krause U, Paul T. Lone Atrial Flutter in Children and Adolescents:
Is It Really "Lone"? Pediatr Cardiol. 2021 Feb;42(2):361-369. doi: 10.1007/s00246-020-02491-z. Epub 2020 Nov
9. PMID: 33165623; PMCID: PMC7907036.

° Backhoff D, Miiller MJ, Dakna M, Leha A, Schneider H, Krause U, Paul T. Value of defibrillation threshold testing
in children with nontransvenous implantable cardioverter defibrillators: Are routine DFT tests indicated? Pacing
Clin Electrophysiol. 2020 Aug;43(8):805-813. doi: 10.1111/pace.14003. Epub 2020 Jul 25. PMID: 32621357.

° Writing Committee Members, Shah MJ, Silka MJ, Avari Silva JN, Balaji S, Beach CM, Benjamin MN, Berul Cl,
Cannon B, Cecchin F, Cohen M, Dalal AS, Dechert BE, Foster A, Gebauer R, Gonzalez Corcia MC, Kannankeril PJ,
Karpawich PP, Kim JJ, Krishna MR, Kubus P, LaPage MJ, Mah DY, Malloy-Walton L, Miyazaki A, Motonaga KS,
Niu MC, Olen M, Paul T, Rosenthal E, Saarel EV, Silvetti MS, Stephenson EA, Tan RB, Triedman J, Von Bergen
NH, Wackel PL; Document Reviewers. 2021 PACES expert consensus statement on the indications and
management of cardiovascular implantable electronic devices in pediatric patients. Indian Pacing Electrophysiol
J. 2021 Nov-Dec;21(6):367-393. doi: 10.1016/j.ipej.2021.07.005. Epub 2021 Jul 29. PMID: 34333141; PMCID:
PMC8577100.

° Writing Committee Members, Silka MJ, Shah MJ, Avari Silva JN, Balaji S, Beach CM, Benjamin MN, Berul ClI,
Cannon B, Cecchin F, Cohen MI, Dalal AS, Dechert BE, Foster A, Gebauer R, Gonzalez Corcia MC, Kannankeril PJ,
Karpawich PP, Kim JJ, Krishna MR, Kubus P, LaPage MJ, Mah DY, Malloy-Walton L, Miyazaki A, Motonaga KS,
Niu MC, Olen M, Paul T, Rosenthal E, Saarel EV, Silvetti MS, Stephenson EA, Tan RB, Triedman J, Von Bergen
NH, Wackel PL; Document Reviewers. 2021 PACES expert consensus statement on the indications and
management of cardiovascular implantable electronic devices in pediatric patients: Executive summary. Indian
Pacing Electrophysiol J. 2021 Nov-Dec;21(6):349-366. doi: 10.1016/j.ipej.2021.07.006. Epub 2021 Jul 29. PMID:
34333142; PMCID: PMC8577082.

° Shah MJ, Silka MJ, Silva JNA, Balaji S, Beach CM, Benjamin MN, Berul Cl, Cannon B, Cecchin F, Cohen M, Dalal
AS, Dechert BE, Foster A, Gebauer R, Gonzalez Corcia MC, Kannankeril PJ, Karpawich PP, Kim JJ, Krishna MR,
Kubus$ P, LaPage MJ, Mah DY, Malloy-Walton L, Miyazaki A, Motonaga KS, Niu MC, Olen M, Paul T, Rosenthal E,
Saarel EV, Silvetti MS, Stephenson EA, Tan RB, Triedman J, Von Bergen NH, Wackel PL; Document Reviewers:
Philip M. Chang, Fabrizio Drago, Anne M. Dubin, Susan P. Etheridge, Apichai Kongpatanayothin, Jose Manuel
Moltedo, Ashish A. Nabar and George F. Van Hare. 2021 PACES expert consensus statement on the indications
and management of cardiovascular implantable electronic devices in pediatric patients. Cardiol Young. 2021
Nov;31(11):1738-1769. doi: 10.1017/51047951121003413. Epub 2021 Aug 2. PMID: 34338183.

° Writing Committee Members, Silka MJ, Shah MJ, Silva JNA, Balaji S, Beach CM, Benjamin MN, Berul Cl, Cannon
B, Cecchin F, Cohen M, Dalal AS, Dechert BE, Foster A, Gebauer R, Gonzalez Corcia MC, Kannankeril PJ,
Karpawich PP, Kim JJ, Krishna MR, Kubus P, LaPage MJ, Mah DY, Malloy-Walton L, Miyazaki A, Motonaga KS,
Niu MC, Olen M, Paul T, Rosenthal E, Saarel EV, Silvetti MS, Stephenson EA, Tan RB, Triedman J, Von Bergen
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NH, Wackel PL. 2021 PACES Expert Consensus Statement on the Indications and Management of Cardiovascular
Implantable Electronic Devices in Pediatric Patients: Executive Summary. Heart Rhythm. 2021 Nov;18(11):1925-
1950. doi: 10.1016/j.hrthm.2021.07.051. Epub 2021 Jul 29. PMID: 34363987.

° Writing Committee Members, Shah MJ, Silka MJ, Silva JNA, Balaji S, Beach CM, Benjamin MN, Berul CI, Cannon
B, Cecchin F, Cohen M, Dalal AS, Dechert BE, Foster A, Gebauer R, Gonzalez Corcia MC, Kannankeril PJ,
Karpawich PP, Kim JJ, Krishna MR, Kubus P, LaPage MJ, Mah DY, Malloy-Walton L, Miyazaki A, Motonaga KS,
Niu MC, Olen M, Paul T, Rosenthal E, Saarel EV, Silvetti MS, Stephenson EA, Tan RB, Triedman J, Bergen NHV,
Wackel PL. 2021 PACES Expert Consensus Statement on the Indications and Management of Cardiovascular
Implantable Electronic Devices in Pediatric Patients. Heart Rhythm. 2021 Nov;18(11):1888-1924. doi:
10.1016/j.hrthm.2021.07.038. Epub 2021 Jul 29. PMID: 34363988.

° Steinmetz M, Stiimpfig T, Seehase M, Schuster A, Kowallick J, Miller M, Unterberg-Buchwald C, Kutty S, Lotz J,
Uecker M, Paul T. Impaired Exercise Tolerance in Repaired Tetralogy of Fallot Is Associated With Impaired
Biventricular Contractile Reserve: An Exercise-Stress Real-Time Cardiovascular Magnetic Resonance Study. Circ
Cardiovasc Imaging. 2021 Aug;14(8):e011823. doi: 10.1161/CIRCIMAGING.120.011823. Epub 2021 Aug 13.
PMID: 34384226.

. Krause U, Zenker D, Paul T, Miiller MJ. Implantation of a leadless transcatheter pacing system after
interventional ventricular septal defect closure. HeartRhythm Case Rep. 2021 Jun 9;7(9):596-598. doi:
10.1016/j.hrcr.2021.05.019. PMID: 34552850; PMCID: PM(C8441197.
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