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Gemäß den Regelungen des Gemeinsamen Bundesausschusses zur Konkretisierung der 
besonderen Aufgaben von Zentren und Schwerpunkten (§ 136c Absatz 5 SGB V / Zentrums-
Regelungen) möchten wir in diesem Qualitätsbericht die Aktivitäten des Zentrums für Seltene 
Erkrankungen (ZSEG) für das Jahr 2024 der Öffentlichkeit zugänglich machen. 

 

1. Darstellung des Zentrums für seltene Erkrankungen und seiner 
Netzwerkpartner 

1.1 Einleitung und Überblick: Zentrum für Seltene Erkrankungen Göttingen  

In der Europäischen Union gilt eine Erkrankung als selten, wenn sie weniger als 5 von 10.000 
Menschen betrifft. Aufgrund der Vielzahl unterschiedlicher Seltener Erkrankungen (SE) wird 
geschätzt, dass allein in Deutschland rund 4 Millionen Menschen betroffen sind. 

Die Diagnose und Behandlung Seltener Erkrankungen sind oft herausfordernd: Die 
Krankheitsbilder sind äußerst vielfältig und komplex, während die Symptome meist 
unspezifisch sind. SE verlaufen häufig chronisch und manifestieren sich in vielen Fällen bereits 
im Kindesalter. Ein Großteil ist genetisch bedingt, und nur wenige sind heilbar. Da es für 
einzelne SE oft nur wenige Expert*innen gibt, ist der Zugang zu geeigneten Diagnose-, 
Behandlungs- und Versorgungsmöglichkeiten nicht immer leicht zu finden. Dies führt häufig 
zu nicht zielführenden Untersuchungen und verzögerten Diagnosen – eine erhebliche 
Belastung für die Patientinnen. 

Die Zentren für Seltene Erkrankungen sollen die Versorgungssituation der Betroffenen 
verbessern, indem sie Patient*innen, Ärzt*innen und Wissenschaftler*innen miteinander 
vernetzen. Das Zentrum für Seltene Erkrankungen Göttingen (ZSEG)  ist eine interdisziplinäre 
Einrichtung der Universitätsmedizin Göttingen (UMG). Es ist an den Empfehlungen des 
Nationalen Aktionsplans für Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) ausgerichtet. Seit 
seiner Gründung im Januar 2017 als Medizinisches Kompetenzzentrum in der UMG setzt sich 
das ZSEG aktiv für die Interessen von Menschen mit Seltenen Erkrankungen ein. 

In der UMG wurden im Jahr 2024 3.382 Fälle mit der Hauptdiagnose einer seltenen Erkrankung 
stationär behandelt. Die Kodierung erfolgte mittels ICD 10-GM und Orpha-Code. 

 

1.2 Organisation und Aufbau des ZSEG 

Das koordinierende A-Zentrum (in Abb. 1 dunkelblau) bildet die Dachstruktur des ZSEG. Es 
dient als erste Anlaufstelle für Menschen mit einem Verdacht auf eine seltene Erkrankung 
oder einer bereits gesicherten Diagnose. Die bisherigen Befunde der Patient*innen werden 
aufbereitet und bei Bedarf in interdisziplinären Fallkonferenzen besprochen. Über den 
medizinischen Lotsen vermittelt das Typ-A-Zentrum den Kontakt zu geeigneten Expert*innen 
in den angeschlossenen Spezialzentren (Typ-B-Zentren) oder weiteren Spezialisten. 
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Abbildung 1: Organigramm des ZSEG 

 

Dem Vorstand des ZSEG gehören die Direktorin der Klinik für Kinder- und Jugendmedizin (Prof. 
Dr. Jutta Gärtner, Sprecherin), der Direktor des Instituts für Humangenetik (Prof. Dr. Bernd 
Wollnik, stellvertretender Sprecher) und ein Oberarzt der Klinik für Kinder- und Jugendmedizin 
(Prof. Dr. Knut Brockmann, stellvertretender Sprecher) an. 

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

In das ZSEG eingebunden sind die krankheits(gruppen)-spezifischen Spezialzentren / Typ-B-
Zentren (hellblau), wobei das Typ-A-Zentrum als krankheitsübergreifendes Referenzzentrum 
diese koordiniert. Seit Gründung des ZSEG wurden als horizontale Strukturen elf solcher 
Spezialzentren eingerichtet. Die Gründung weiterer Spezialzentren wird angestrebt. 
Einschließlich des im Jahr 2024 gegründeten Zentrum für seltene Hörstörungen bestehen 
bislang das (Sprecher*in in Klammern): 
 
• Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen (PD Dr. Czepluch) 
• Zentrum für seltene Hörstörungen (Prof. Dr. Strenzke) 
• Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare),   
             (Prof. Dr. Brockmann) 
• Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen (Prof. Dr. Dr. Schliephake) 
• Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen (Prof. Dr. Bähr) 
• Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen (Dr. Zschüntzsch) 
• Zentrum für progeroide Erkrankungen (Prof. Dr. Wollnik) 
• Zentrum für seltene Skeletterkrankungen (Prof. Kornak) 
• Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen (Prof. Dr. Mühlhausen) 
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• Zentrum für seltene Tumorerkrankungen (Prof. Dr. Ströbel) 
• Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin (Prof. Dr.  
             Wollnik). 
 

Die Aufnahme neuer Mitglieder und grundlegende Entscheidungen hinsichtlich der 
Entwicklung des ZSEG und der Umsetzung von Prozessen werden im Rahmen der jährlich 
stattfinden Mittgliederversammlungen diskutiert und entschieden. 

Unverzichtbar sind außerdem die Ärzt*innen und Mitarbeiter*innen der UMG, die Ärzt*innen 
in Göttingen und der Region und die Selbsthilfegruppen und Patientenorganisationen – ohne 
ihre Hilfe und Unterstützung wäre die Arbeit eines Zentrums für Seltene Erkrankungen nicht 
möglich. 

 

1.3 Kooperationen/ Netzwerkpartner 

Das offensichtlichste Merkmal Seltener Erkrankungen ist ihre Seltenheit, die sowohl für die 
Betroffenen als auch für ihre behandelnden Ärztinnen zahlreiche Herausforderungen mit sich 
bringt. Diesen zu begegnen erfordert interdisziplinär arbeitende Expert*innen sowie 
Kooperationen und Netzwerke zwischen verschiedenen Zentren auf nationaler und 
internationaler Ebene. Im ZSEG-Typ-A-Zentrum geschieht dies etwa durch die Mitgliedschaft 
in der AG-ZSE (Arbeitsgemeinschaft aller deutschen Zentren für Seltenen Erkrankungen), den 
ZSE-Lotsenschulungen/Lotsentreffen oder durch Kooperationen bzw. eine Zusammenarbeit 
der Spezialzentren mit verschiedenen Organisationen und Netzwerken: 

 

 
1.3 Anzahl der Kooperationen 
 
 Zentrumsübergreifende 

Kooperationen 
Zusammenarbeit 
Selbsthilfe-/Patienten-
organisationen 

Spezialzentrum/Typ-B-Zentrum   
Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen 16 5 
Zentrum für seltene Hörstörungen 1 5 
Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im 
Kindes- und Jugendalter (GoRare) 

9 2 

Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 6 2 
Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische 
Erkrankungen 

15 11 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 20 8 
Zentrum für progeroide Erkrankungen 2 2 
Zentrum für seltene Skeletterkrankungen 4 3 
Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 7 3 
Zentrum für seltene Tumorerkrankungen 55 23 
Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und 
klinische Genommedizin 

3 2 

Σ 138 66 
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2. Art und Anzahl der pro Jahr erbrachten besonderen Aufgaben 

Das ZSEG-Typ-A-Zentrum führte 2024 alle zwei Monate an 6 Konferenzterminen 
interdisziplinäre Fallkonferenzen mit einem Kernteam aus Vertretern folgender Disziplinen 
durch: Kinder- und Jugendmedizin, Humangenetik und Neurologie. Von den Spezialzentren 
wurde folgende Anzahl an Fallkonferenzen durchgeführt: 

Anzahl interdisziplinärer Fallkonferenzen für interne Patient*innen anderer 
medizinischer Institutionen 

Spezialzentrum/Typ-B-Zentrum  
Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen 91 
Zentrum für seltene Hörstörungen 0 
Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare) 48 
Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 16 
Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen 50 
Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 34 
Zentrum für progeroide Erkrankungen 4 
Zentrum für seltene Skeletterkrankungen 18 
Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 44 
Zentrum für seltene Tumorerkrankungen (Tumorboard „Sarkome und seltene Entitäten“) 50 
Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 39 
Σ 394 

 

 

3. Darstellung der Maßnahmen zur Qualitätssicherung und -verbesserung der 
besonderen Aufgabenwahrnehmung 
 

3.1 Maßnahmen zur Qualitätssicherung im Typ-A-Zentrum 

Das wichtigste Ziel des ZSEG ist es, Patient*innen mit SE eine zeitnahe Diagnose, adäquate 
Therapien und den Zugang zu umfassenden Informationen über SEs zu ermöglichen. Zur 
Stärkung der Vernetzung mit Patientenorganisationen und der Selbsthilfe wurden 2024 
relevante Organisationen sowohl für das Typ-A-Zentrum als auch für die integrierten Typ-B-
Zentren auf der ZSEG-Website sichtbar gemacht und verlinkt. 

Das ZSEG analysiert und optimiert fortlaufend seine Prozesse. Interne Abläufe werden 
regelmäßig in interdisziplinären Fallkonferenzen und der Jahresversammlung reflektiert und 
im Rahmen eines PDCA-Zyklus überprüft. Weiterentwicklungen werden in den jeweiligen 
SOPs dokumentiert. 

Die Einhaltung der G-BA-Kriterien für A- und B-Zentren wird durch jährliche Abfragen 
überprüft. Ergebnisse werden in einem jährlichen Qualitätsbericht auf der Website des ZSEG 
der Öffentlichkeit zugänglich gemacht. 
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3. 2 Zertifizierungen 

Das ZSEG-Typ-A-Zentrum ist seit 2023 anhand der Kriterien für SE nach NAMSE von der 
unabhängigen Zertifzierungsstelle ClarCert GmbH zertifiziert. Mit diesem Zertifikat wird dem 
ZSEG bestätigt, dass die im Nationalen Aktionsplan für Menschen mit Seltenen Erkrankungen 
(NAMSE) geforderten Qualitätsanforderungen zur Verbesserung der Versorgung von 
Menschen mit SE erfolgreich umgesetzt sind und die Versorgung der Patient*innen auf hohem 
Niveau erfolgt. Das Zertifikat wurde für das Jahr 2024 bestätigt. Es stellt zudem sicher, dass 
sich das ZSEG auch in Zukunft für den weiteren Ausbau einer optimalen Versorgung für 
Menschen mit Seltenen Erkrankungen einsetzt. 

Im Jahre 2024 bestanden für die Typ-B-Zentren folgende Zertifizierungen: 

Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen 

• Überregionales HFU-Zentrum 
• Überregionales EMAH-Zentrum 
• Cardiac Arrest Center 

Zentrum für seltene Hörstörungen 

• CI-Versorgende Einrichtung CIVE (dt. Gesellschaft für HNO-Heilkunde/Clarcert) 

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

• Epileptologie plus 
• Epilepsiezentrum für Kinder- und Jugendliche  
• Tuberöse Sklerose-Zentrum Göttingen  

Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 

• Als B-Zentrum ist keine separate Zertifizierung für die kraniofazialen und Gesichtsfehlbildungen 
notwendig. Für die Klinik für Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie besteht seit 2019 eine 
Zertifizierung nach DIN EN ISO 9001:2015 und seit 2017 eine OnkoZert-Zertifizierung. Es werden 
jährliche externe und interne Audits durchgeführt. 

Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen 

• Nationales Referenzzentrum für die Surveillance Transmissibler Spongiformer 
Enzephalopathien (NRZ-TSE) und Referenzlabor für die Liquordiagnostik der TSE, fortgesetzte 
Ernennung durch das Robert-Koch-Institut 

• Epilepsiezentrum für Kinder und Erwachsene (gemeinsam mit NPäd) 
• Epilepsieambulanz 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 

• DGM 
• iMZ 
• EuroN-NMD der European reference networks 
• Kompetenzzentrum der UMG 
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• Institut für Klinische Chemie ist seit 2008 nach DIN EN ISO 15189:2014 (Medizinische 
Laboratorien) und DIN EN ISO 17025:2018 (Prüflaboratorien) akkreditiert. 

Zentrum für progeroide Erkrankungen 

• Überwachungsaudit (Akkreditierung) und Umstellung auf die neue Normversion der 
molekularen Diagnostik nach DIN EN ISO 15189:2024 

• Überwachungsaudit (Akkreditierung), System Audit, und Umstellung auf die neue Normversion 
nach DIN EN ISO 15189:2024 

Zentrum für seltene Skeletterkrankungen 

• Akkreditierung der genetischen Diagnostiklabore nach DIN EN ISO 15189:2014 
• Osteologisches Forschungszentrum Dachverband Osteologie: http://dv-

osteologie.org/forschungszentrum-dvo 
• DGM/Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e.V. „Neuromuskuläres Zentrum“ 
• C-Zentrum: Klinische Zentrum DVO, Studienzentrum DVO, Osteologisches Forschungszentrum 

DVO 

Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen   

• Anerkennung und Akkreditierung als Weiterbildungszentrum für Pädiatrische 
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 für seltene Tumorerkrankungen (Tumorboard „Sarkome und seltene Entitäten“) 

In der folgenden Grafik und Tabelle sind die zertifizierten Zentren und Module nach Vorgaben der 
Deutschen Krebsgesellschaft abgebildet:  
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Organkrebszentrum / Modul Leitung des Zentrums Zertifiziert seit 
Brustkrebszentrum (BZ) Prof. Dr. Julia Gallwas April 2008 
Gynäkologisches Krebszentrum (GZ) Prof. Dr. Julia Gallwas Juni 2008 
Lungentumorzentrum (LTZ) Dr. Marc Hinterthaner Dez. 2014 
Darmkrebszentrum (DKZ) PD Dr. Marian Grade Sep. 2016 
Onkologisches Zentrum (OZ) PD Dr. Friederike Braulke Nov. 2016 
Prostatakrebszentrum (PZ) Prof. Dr. Lutz Trojan Nov. 2017 
Pankreaskrebszentrum (PAN) Prof. Dr. Volker Ellenrieder Nov. 2017 
Viszeralonkologisches Zentrum (VOZ) Prof. Dr. Michael Ghadimi Nov. 2017 
Kopf-Hals-Tumor-Zentrum (KHT) Prof. Dr. Dirk Beutner / Prof. Dr. 

Dr. Schliephake 
Nov. 2018 

Hautkrebszentrum (HKZ) Dr. Kai-Martin Thoms Nov. 2018 
Gyn. Dysplasie-Sprechstunde Prof. Dr. Julia Gallwas Okt. 2019 

Zentrum für Hämatologische Neoplasien 
(HAEZ) 

Prof. Dr. Gerald Wulf Nov. 2020 

Kinderonkologisches Zentrum (KIO) Prof. Dr. Christof Kramm Nov. 2020 
Zentrum für familiären Brust- und 
Eierstockkrebs (FBREK) 

PD Dr. Yasmin Mehraein Okt. 2021 

Sarkomzentrum (SAR) Prof. Dr. Michael Ghadimi Nov. 2021 
Harnblasenkrebszentrum (MB) Prof. Dr. Lutz Trojan Nov. 2021 
Nierenkrebszentrum (MN) Prof. Dr. Lutz Trojan Nov. 2021 
Uroonkologisches Zentrum (UZ) Prof. Dr. Lutz Trojan Nov. 2021 
Neuroonkologisches Zentrum (NOZ) Prof. Dr. Veit Rohde Nov. 2022 
Magenkrebszentrum (MM) Prof. Dr. Michael Ghadimi Nov. 2023 
Speiseröhrenkrebszentrum (MS) Prof. Dr. Michael Ghadimi Nov. 2023 
Zentrum für personalisierte Medizin (ZPM) Prof. Dr. Stefan Rieken Nov. 2023 
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Im Jahr 2024 (Kennzahlenjahr 2023) wurden 94,34% der Krebspatient*innen der UMG in zertifizierten 
Versorgungsstrukturen behandelt. Zudem ist die UMG gemeinsam mit der MHH als Onkologisches 
Spitzenzentrum gemäß Vorgaben der Deutschen Krebshilfe zertifiziert. Weitere Zertifizierungen und 
Akkreditierungen, wie z.B. JACIE und DIN EN ISO 9001:2015 liegen ergänzend in verschiedenen 
Bereichen vor. 

Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 

• Überwachungsaudit (Akkreditierung) und Umstellung auf die neue Normversion der 
molekularen Diagnostik nach DIN EN ISO 15189:2024 

• Überwachungsaudit (Akkreditierung), System Audit, und Umstellung auf die neue Normversion 
nach DIN EN ISO 15189:2024 

• Überwachungsaudit (Akkreditierung) und Umstellung auf die neue Normversion der 
zytogenetischen Diagnostik nach DIN EN ISO 15189:2024 

 

4. Anzahl der durchgeführten Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen 

Spezialzentrum/Typ-B-
Zentrum 

 

Zentrum für seltene Herz- 
und 
Kreislauferkrankungen 

9, dazu: 
• Kinderkardiologische-radiologische Konferenz (wöchentlich)  
• Kinderkardiologische-herzchirurgische Konferenz (wöchentlich) 

Zentrum für seltene 
Hörstörungen 

• Neuroradiologie-Fallkonferenz der HNO-Klinik (wöchentlich) 
• Interne Fortbildung der HNO-Klinik (wöchentlich) 
• Online-Fallvorstellungen Institut für Humangenetik (wöchentlich) 
• Seminar Series on Modern Human Genetics (semesterbegleitend) 

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

1 

Zentrum für Kraniofaziale 
und Gesichtsfehlbildungen 

0 

Zentrum für seltene 
neurologische und 
psychiatrische 
Erkrankungen 

23 

Zentrum für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

20 

Zentrum für progeroide 
Erkrankungen 

• Syndromtag der Deutschen Gesellschaft für Humangenetik, 
04./05. Oktober 2024, in Göttingen durch uns organisiert. 
Tagungsleitung: Prof. B. Wollnik und Prof. U. Kornak (Institut für 
Humangenetik und Zentrum für Progeroide Erkrankungen). 
Thema: Beschleunigte Alterungssyndrome.  

• Seminar Series on Modern Human Genetics (im Semster) 
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• SyndromClub im Rahmen des NGS-Qualitätszirkels mit den 
humangenetischen Instituten der Standorte Düsseldorf, Essen, 
Hannover, Leipzig und Magdeburg.  

Zentrum für seltene 
Skeletterkrankungen 

3, dazu: 
• Interdisziplinäres Forschungskolleg für Muskuloskelettale 

Medizin (InForMM) (monatlich) 
• Online-Fallvorstellungen Institut für Humangenetik 

(wöchentlich) 
• Seminar Series on Modern Human Genetics 

(semesterbegleitend) 

Zentrum für seltene 
Stoffwechselerkrankungen 

• Stoffwechsel-spezifische Fortbildungen fanden auf Ebene der 
Kinderklinik insgesamt statt. 

• Weiterbildungs-Kurs „Stoffwechsel-Erkrankungen“ (2x/Jahr) 
• Schwerpunkt-Weiterbildungs-Kurs „Metabolic Board“ (regelm. 

1x/dreimonatlich) 
• Journal-Club „Metabolische Epilepsien“ 
• Beteiligung an der Planung des Weiterbildungsseminars „APS-

Seminar“ im Rahmen der Jahrestagung der Arbeitsgemeinschaft 
für Pädiatrische Stoffwechselstörungen (APS) und der „APS-
Junge Stoffwechselmedizin Winter School 2024“ 

• 4x/Jahr gemeinsames Stoffwechsel-Kolloquium des 
Weiterbildungszentrums für Pädiatrische Stoffwechselmedizin 
UMG und MHH 

Zentrum für seltene 
Tumorerkrankungen  

18, dazu: 
• Cancer Club des CCC-N (monatlich) 
• KFO-Seminarreihe (monatlich) 

Zentrum für ungeklärte 
angeborene Syndrome 
und klinische 
Genommedizin 

• Online-Fallvorstellungen Institut für Humangenetik 
(wöchentlich) 

• Seminar Series on Modern Human Genetics 
(semesterbegleitend) 

• SyndromClub im Rahmen des NGS-Qualitätszirkels mit den 
humangenetischen Instituten der Standorte Düsseldorf, Essen, 
Hannover, Leipzig und Magdeburg.  

 

Anzahl der Informationsveranstaltungen für Betroffene 

Spezialzentrum/Typ-B-Zentrum  

Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen 5 

Zentrum für seltene Hörstörungen 0 

Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare) 0 

Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 0 

Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen 0 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 3 



12 
 

Zentrum für progeroide Erkrankungen 0 

Zentrum für seltene Skeletterkrankungen 1 

Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 0 

Zentrum für seltene Tumorerkrankungen 19 

Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 0 

Σ 28 

 

5. Darstellung der Maßnahmen zum strukturierten Austausch über 
Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren für 
seltene Erkrankungen 
 

Spezialzentrum/Typ-B-Zentrum 

Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen 

• Regelmäßige Veranstaltung an Kongressen / Symposien, in denen seltene Erkrankungen 
thematisch behandelt werden.  

Zentrum für seltene Hörstörungen 

• Mitarbeit am “Expert consensus on gene therapy for hereditary hearing loss: Preliminary 
opinions based on clinical trials” (geplante Veröffentlichung: 2025) 

• Mitarbeit im ClinGen Hearing Loss Gene Curation Expert Panel on the gene-disease recuration 
consensus in the paper “ClinGen recuration of hearing loss associated-genes demonstrates 
substantial changes in gene-disease validity over time” (geplante Veröffentlichung: 2025) 

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

• Regelmäßige Teilnahme an den Fortbildungskongressen und Fallkonferenzen der DASNE (s. 
oben) 

Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 

• Symposium des Forums für Fach- und Oberärzte der DGMKG Thema Grundlagen und 
praktisches Management von Patienten mit Gaumenspalten; 10.10.2024 (Mainz). Hierbei 
Besprechung der Grundlagen und des operativen Managements von Gaumenspaltpatienten 
und Diskussion der Vorgehensweisen verschiedener Kliniken in Deutschland. 

Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen 

• Teilnahme DASNE Jahrestreffen 2024 (2 Teilnehmer aus der UMG) 
• Teilnahme DASNE Fallkonferenzen 10 ml in 2024 (jeweils 3-5 Teilnehmer aus der UMG) 
• Teilnahme Kongress der deutschen Gesellschaft für Neurologie 
• Teilnahme an online stattfindenden Video Case Rounds für pädiatrische 

Bewegungsstörungen der International Parkinson and Movement Disorder Society 
• Teilnahme Jahreskongress der International Parkinson and Movement Disorder Society 
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Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 

• Fallkonferenzen persönlich und per Zoom 

Zentrum für progeroide Erkrankungen 

• Im Rahmen des NGS-Qualitätszirkels (2 x in 2024 – Magdeburg und Leipzig) mit den 
Standorten Düsseldorf, Essen, Hannover, Leipzig und Magdeburg sowie im Rahmen des 
Austausches mit dem Netzwerk DRN Ithaka. 

Zentrum für seltene Skeletterkrankungen 

• Regelmäßige Teilnahme an Präsenz- und Online-Treffen des Netzwerks für seltene 
Osteopathien (NetsOs) 

Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 

• siehe Punkt 1, insbesondere sind die dort genannten Universitäts-Kinderkliniken alle selbst 
B-Zentrum für angeborene Stoffwechselkrankheiten. Es findet ein umfangreicher Austausch 
über neue Erkenntnisse auf dem Gebiet der Diagnostik und Therapie angeborener 
Stoffwechselkrankheiten statt. Zudem wird aktuell das diagnostische und therapeutische 
Vorgehen anhand neuester Evidenz bei der Erkrankung „Tyrosinhydroxylase-Defizienz“ im 
Rahmen des unter Punkt 1 genannten Leitlinien-Projektes evaluiert, die Publikation einer 
Leitlinie ist für Anfang 2025 geplant (Stand Januar 2025: Manuskript in Vorbereitung). 

• 4x jährliche Fallkonferenzen mit dem Stoffwechselzentrum der Klinik für Pädiatrische 
Nieren-, Leber- und Stoffwechselerkrankungen, MH Hannover im Rahmen des 
gemeinsamen Weiterbildungszentrums für Pädiatrische Stoffwechselmedizin 

• Teilnahme am 3-monatlich stattfindenden „Stoffwechsel-Kolloquium Norddeutscher 
Kinderkliniken“, ausgerichtet vom Kinder-UKE Hamburg 

• Regelmäßige Teilnahme an den Online-Meetings der Deutschen Akademie für Seltene 
Neurologische Erkrankungen (DASNE, https://www.dasne.de/), in diesem Rahmen im Jahr 
2024 2 aktive Fallvorstellungen durch unser Zentrum. 

Zentrum für seltene Tumorerkrankungen (Tumorboard „Sarkome und seltene Entitäten“) 

• Im Rahmen der Qualitätsoffensive Niedersachsen des CCC-N® des Onkologischen 
Spitzenzentrums Niedersachen (CCC-N; https://www.ccc-niedersachsen.eu/) erfolgt ein 
regelmäßiger Austausch zwischen den Standorten UMG und MHH sowie mit den 
Kooperationspartnern. Die Qualitätsoffensive Niedersachsen des CCC-N ® stellt eine 
multiprofessionelle Plattform für alle Ärzt*innen, Pflegenden und an der Versorgung von 
Krebspatient*innen Beteiligten zu allen Themen der multidisziplinären Versorgung dar. In 
regelmäßigen Konferenzen, Symposien und Workshops werden u.a. Prozesse analysiert 
und harmonisiert, Tumorboardadhärenzanalysen diskutiert und Qualitätszirkel 
standortübergreifend etabliert. Zudem bieten die Arbeitsgruppen des CCC-Netzwerkes der 
Deutschen Krebshilfe eine übergreifende Plattform. 
 

Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 

• Im Rahmen des NGS-Qualitätszirkels (2 x in 2024 – Magdeburg und Leipzig) mit den 
Standorten Düsseldorf, Essen, Hannover, Leipzig und Magdeburg sowie im Rahmen des 
Austausches mit dem Netzwerk DRN Ithaka. 
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6. Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherten Diagnosen 
gegenüber bisher unklaren Diagnosen 

Über das Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin: 

Im Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin wurden im 
Jahr 2024 insgesamt 122 Patienten im Rahmen einer wöchentlichen, diagnostischen, 
interdisziplinären Fallkonferenz besprochen und mittels moderner genetischer Analysen 
getestet. Eine genetisch gesicherte Diagnose konnte bei 39 Fällen gestellt werden. Des 
Weiteren wurden 2024 im Rahmen der wissenschaftliche Studie "Untersuchung der 
genetischen Grundlagen ungeklärter angeborener Erkrankungen" (Ethikvotum UMG 3/2/16), 
sowohl Exom- als auch Genomsequenzierung mit Auswertung durch das MutationMining-
Team durchgeführt: Anzahl neu identifizierter putativer Krankheitsgene: 3. 

 

7. Nennung der Leitlinien und Konsensuspapiere, an denen das Zentrum 
mitarbeitet 
 

Spezialzentrum/Typ-B-Zentrum 

Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen 

• Leitlinie für Williams-Beuren-Syndrom, Angeborene Anomalien der Koronararterien, 
supravalvuläre Aortenstenose 

Zentrum für seltene Hörstörungen 

• Da sich das Zentrum im Jahr 2024 noch in der Aufbauphase befand, gab es noch keine Mitarbeit 
an Leitlinien und Konsensuspapieren. 

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

• Im Jahr 2024 war das Typ-B-Zentrum für Seltene Neurologische Krankheiten im Kindesalter an 
keinen Leitlinien der AWMF beteiligt. 

Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen 

• Prof. Meyer-Marcotty entsendet von der Deutschen Gesellschaft für Kieferorthopädie (DGKFO) 
zur Erarbeitung Leitlinienreport zur S2K-Leitlinie „Diagnostik und Therapie von Patienten mit 
Kraniosynostosen“ 

Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen 

• DGN-Leitlinie Epilepsie 
• DGN-Leitlinie Parkinson 
• S3-Leitlinie Demenzen 
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• TANDem Konsortium (Leitung: Petrus de Vries, Kapstadt, Anna Jansen, Brüssel), ADHS bei TSC, 
noch nicht publiziert.  

• WMF-S3 Leitlinien Autismus-Spektrum-Störungen 
• S3-Leitlinie Demenz 
• S3-Leitlinie Delir im Alter 
• S1-Leitlinie Creutzfeld-Jakob Erkrankung 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 

• Impfung unter Komplementinhibitortherapie bei Myasthenia Gravis (Zschüntzsch für iMZ 
Göttingen) 

Zentrum für progeroide Erkrankungen 

• Im Jahr 2024 war das Typ-B-Zentrum für für progeroide Erkrankungen im Kindesalter an keinen 
Leitlinien der AWMF beteiligt. 

Zentrum für seltene Skeletterkrankungen 

• Prof. Dr. Uwe Kornak: Richtlinie der Bundesärztekammer zur Qualitätssicherung 
laboratoriumsmedizinischer Untersuchungen (Rili-BÄK); Fachgruppe D 5 „Molekulargenetische 
und zytogenetische laboratoriumsmedizinische Untersuchungen“ 

• Clinical Practice Guidelines for X-Linked Hypophosphatemia Management in Adults 
• Current Practices in Monitoring Children and Adults with X-linked Hypophosphatemia: A Survey 

of Expert Experience 
• X-Linked Hypophosphatemia Management in Children: An International Working Group Clinical 

Practice Guideline 
• Case-Based Best Practice Recommendations for the Diagnosis and Management of 

Hypoparathyroidism 

Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 

• Prof. Dr. C. Mühlhausen: Laufendes Leitlinienprojekt zur Diagnostik und Therapie der Tyrosin-
Hydroxylase-Defizienz (autosomal-rezessives Segawa-Syndrom, OMIM #605407) im Rahmen 
der Kooperation als Mitglied in der „International Working Group on Neurotransmitter Related 
Disorders (iNTD)“; hierfür im Jahr 2024 drei internationale Treffen (Barcelona, Porto, Belgrad) 

Zentrum für seltene Tumorerkrankungen (Tumorboard „Sarkome und seltene Entitäten“) 
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Leitlinien Mitwirkende der UMG 
ZNS-Infektionen bei hämatologischen und onkologischen 
Erkrankungen (Onkopedia) 

R. Akdas 

S2k-LL: Neuroendokrine Tumore PD Dr. A. König 
S2k-LL: Merkelzellkarzinom Prof. Dr. Mitteldorf, Dr. 

Thoms 
S2k-LL: kutane Lymphome Prof. Dr. Mitteldorf 
European standard clinical practice recommendations for 
paediatric high-grade gliomas 

Prof. Dr. Kramm 

5th ed. of WHO Classification of Haematolymphoid Tumours 
(WHO IARC) 

Prof. Dr. Mitteldorf 

Peripheral T-Cell Lymphomas (ESMO) Prof. Dr. Wulf 
Periphere T-Zell Lymphome (Onkopedia) Prof. Dr. Wulf 
Allogeneic hematopoietic cell transplanstation – peripheral T-
cell lymphoma (EBMT guideline)) 

Prof. Dr. Wulf 

Allogeneic hematopoietic cell transplanstation – cutaneous T-
cell lymphoma (EBMT guideline)) 

Prof. Dr. Wulf 

 

Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin 

• Im Jahr 2024 war das Typ-B-Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische 
Genommedizin an keinen Leitlinien der AWMF beteiligt. 

 

8. Nennung der Studien zu seltenen Erkrankungen, an denen das Zentrum im 
Jahr 2023 teilgenommen hat. 
 

Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen  

 
 

Titel Phase Zeitraum der Mitwirkung 
HELIOS-B:  A Phase 3, Randomized, 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) 

III Seit 2020 

TRAMmoniTTR Study: Genetic screening of an at-risk population for 
Hereditary TransthyRetin-related AMyloidosis and longitudinal monitoring 
of TTR positive subjects   

 Seit 2018 

Lebenschancen-2-Studien  Seit 2017 
Göttinger EMAH-Register  Seit 2015 
OSCA-Ped-Register  Seit 2018 

 

Zentrum für seltene Hörstörungen 
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Titel Phase Zeitraum der Mitwirkung 
Otoferlin patient registry: Retrospective epidemiological and clinical 
analysis of OTOF patients 
NCT05946057 

Register Seit Februar 2023 

CABP2 patient registry: Retrospective epidemiological and clinical 
analysis of CABP2 patients NCT06680934 

Register Seit August 2024 

Hereditäre Schwerhörigkeit: von Gen zum Mechanismus (DFG 
469177153) 

- Seit 2022 

 

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

 
Titel Phase Zeitraum der Mitwirkung 
Psychopathologische Symptomatik bei Patienten mit PCDH19-Mutation - 2024 
PIK3CA-assoziierte Überwuchserkrankungen - 2024 
Patients with Allan-Herndon-Dudley syndrome (MCT8 deficiency) display 
symptoms of parkinsonism in childhood and respond to 
levodopa/carbidopa treatment 

- 2023-2024 

 

Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen  

 
 

Titel Phase Zeitraum der Mitwirkung 
Retrospective epidemiological and clinical 
Analysis of cleft lip patients  

Datenerhebung, Auswertung, 
Veröffentlichung 

01-12/ 2024 

 

 
Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen  
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Titel Phase Zeitraum der Mitwirkung 
 (hier aufgeführt nur Therapiestudien und Register, die durch das NRZ initiiert und geführt werden) 
Phase 1/2a Study to Evaluate the Safety, Tolerability, Pharmacokinetics 
and Pharmacodynamics of Intrathecally Administered ION717 in Patients 
with Prion Disease 

I/IIa Vorbereitung in 2023 
Start Frühjahr 2024  

Epidemiologie, Frühdiagnose und Risikofaktoren der Patienten mit einer 
Creutzfeldt-Jakob-Krankheit 

Register 1993 - ongoing 

Klinische Verlaufsbeobachtungen und Biomarker-Analysen bei 
Menschen mit pathogener PRNP-Mutation 

Register 07/2021- ongoing 

A Randomized Double-Blind Placebo-Controlled Phase 2 Study to 
Evaluate the Efficacy, Safety, Tolerability, Pharmacokinetics, and 
Pharmacodynamics of Intravenous TAK-341 in Patients with Multiple 
System Atrophy  

2 2021-2023 

Ambulanzpartner-Studien für Motoneuronerkrankungen Netzwerk Versorgung 7/2018 
NF-L bei ALS Register Seit 09/2021- ongoing, 

LKP 
Treat-HSP Patientenregister, Standort Göttingen Register 12/2020- ongoing 
ROCK-ALS (Fasudil in der Behandlung der ALS) 2 2019-ongoing 
MT-1186-A02 (orales Edaravone zur Behandlung der ALS) 3b 10/2021- ongoing 
AB19001 (Masitinib zur Behandlung der ALS 3 Im Laufe 2022 
Register und Biomarker Studien des Deutschen Zentrums für 
Neurodegenerative Erkrankungen zu PSP, CBD, Ataxien, HSP, FTD 

Register 2020-ongoing 

Konsortium zur Erforschung der frontotemporalen Lobärdegeneration Register Ongoing 
TANDem Konsortium, siehe oben: Entwicklung einer weltweit 
einsetzbaren App für von TSC Betroffene und deren Familien  

 Ongoing 

Der frühe Phänotyp bei Kindern mit Tuberöser Sklerose (Tuberöse 
Sklerose Deutschland e. V. 

Register Ongoing 

IDENTIFIED - Interdisciplinary Delineation of Early Neurodevelopment. 
Tracing Identifiers for Improving Early Detection (Volkswagenstiftung: 
Programm Kurswechsel) 
 

Register Ongoing 

Akustische Parameter als diagnostische Marker zur Früherkennung von 
Rett-Syndrom (Jubiläumsfonds, Österreichische Nationalbank)  

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

• Der frühe Phänotyp beim Fragilen X Syndrom: Ein 
interdisziplinärer Zugang (unterstützt von 
Interessengemeinschaft Fragiles-X e. V.) 

 

 Ongoing 

 
 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen  
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Titel Phase Zeitraum der Mitwirkung 
IgPro20-3007, DM III 12/2020-ongoing 
Raise XT, MG III 07/20221-07/24 
MG0007, MG III 02/2021-02/2024 
PDY 16744, CIDP II 01/2022-ongoing 
Flex Alexion, DM II/III 05/2022-04/2024 
MOM-M281-011, MG III 09/2022-ongoing (nicht aktiv) 
Adhere +, CIDP II 02/2023-01/2024 (nicht aktiv) 
ARDA ARGX117-2002 II 05/2023-08/2024 
MG0020, MG III 09/2023-07/2024 
Alkivia ARGX 113-2007 II 11/2023-ongoing 
RWE RavEcu, Ravulizumab Gabe NIS 01/2024-10/2024 
ARDA+ ARGX 117-2003 II 02/2024-ongoing 
ARGX113-2209, MG NIS 04/2024-ongoing 
EcuCri, Ravulizumab/Eculizumab Gabe retrospektiv 07/2024-11/2024 
Pharnext, CLN-PTX3003-06 Open Label Extension, 
CMT 

III 01/2023- 02/2024 

IIT, CMT-BIO Biomarker 11/2024-ongoing 
IIT, CMT-MODs Biomarker 11/2024-ongoing 
IIT, CMT-TREM Beobachtung 08/2024-ongoing 
IIT, CMT-AUTONOM Beobachtung 08/2024-ongoing 
IIT, HSP Studie Biomarker 01/2020-ongoing 
   
Register:   
Deutsches Myasthenie Register 
CMT-NET Patientenregister 
HSP Patientenregister 

 12/2022-ongoing 
02/2016-ongoing 
01/2020-ongoing 

 

Zentrum für progeroide Erkrankungen 

Im Jahr 2024 war das Typ-B-Zentrum für progeroide Erkrankungen an keiner Studie beteiligt. 

Zentrum für seltene Skeletterkrankungen 

 
Titel Phase Zeitraum der 

Mitwirkung 
PARADIGHM  
https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT01922440 

Beobachtungsstudie Seit 2018 

Calcilytics CLTX-305-901, Studienarm Clarify, Bridgebio Beobachtungsstudie 
 

Seit 09/2023 

CUP Palopegteriparatid, Ascendis Compassionate use 
program 

Seit 08/2023-
2/2024 

Osteoporose bei Mastozytose DRKS DRKS00030069. prospektive 
Querschnittsstudie 

1/2023-
6/2024 

Genetische Ursachen, Mechanismen und Therapie von 
seltenen Skeletterkrankungen 

Beobachtungsstudie Seit 03/2021 

   
 

 
Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen  
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Titel Phase Zeitraum der 
Mitwirkung 

E-IMD, European registry and network for 
Intoxication-type Metabolic Diseases 
(https://www.e-imd.org/) 

Register seit 2018 

iNTD, International working group on 
Neurotransmitter-related Disorders 
(https://intd-registry.org) 

Register seit 2018 

 

Zentrum für seltene Tumorerkrankungen  

 
 
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. 
 

o Anzahl durchgeführte onkologischen Studien:    200 
o Anzahl eingeschlossenen (Krebs-)Patient*innen:    3.612 
o Anzahl onkologischen Studien Evidenzstufe Ib / IIa:    82 
o Anzahl eingeschlossene (Krebs-)Patient*innen Evidenzklasse I / II:  130 
o Anzahl onkologischen Studien Phase Ib / IIa:    6 
o Anzahl eingeschlossene (Krebs-)Patient*innen Phase Ib / IIa:   1 

 

Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genom-medizin 

Im Jahr 2024 war das Typ-B-Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin an 
keiner Studie beteiligt. 

 

9. Register 

Registererstellung oder – sofern vorhanden – Führung und Auswertung eines nationalen oder 
internationalen Registers für seltene Erkrankungen, die im Zentrum betreut werden, unter 
Einhaltung anerkannter Standards, die den institutionsübergreifenden Datenaustausch 
sicherstellen. 

Spezialzentrum/Typ-B-
Zentrum 

zentrumsspezifisches Register 

Zentrum für seltene Herz- 
und 
Kreislauferkrankungen 

• GoEMAH (Göttinger EMAH-Register)  
 

Zentrum für seltene 
Hörstörungen • Patientenregister OTOF-abhängige Taubheit 

• Patientenregister CABP2-abhängige Taubheit  
• The SPATA Foundation Patient Registry 

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

0 

Zentrum für Kraniofaziale 
und Gesichtsfehlbildungen 

0 

https://ccc-studien.mh-hannover.de/liste
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Zentrum für seltene 
neurologische und 
psychiatrische 
Erkrankungen 

Nationales Register für humane Prionenerkrankungen 

Zentrum für seltene 
neuromuskuläre 
Erkrankungen 

0 

Zentrum für progeroide 
Erkrankungen 

0 

Zentrum für seltene 
Skeletterkrankungen 

0 

Zentrum für seltene 
Stoffwechselerkrankungen 

Siehe Punkt 8 

Zentrum für seltene 
Tumorerkrankungen 
(Tumorboard „Sarkome 
und seltene Entitäten“) 

• Etablierung von Zellkurlturmodellen bei seltenen 
Tumorentitäten (Thymome, Sarkome und neuroendokrine 
Tumoren) im Rahmen eines überregionalen 
Kooperationsprojektes (Netzwerk) 

• Untersuchung des orointestinalen und tumoralen 
Mikrobioms bei Patient*innen mit einer 
Pankreasraumforderung 

• Untersuchung des orointestinalen Mikrobioms bei 
Patient*innen mit lymphatischen Neoplasien und Chimeric 
Antigen Receptor (CAR)-T-Zell-Therapie 

• NGS unter Vidaza/Venetoclax 
• Molecular Mechanism in Malignant Lymphoma – Predict 

Constructing and validation of a robust, affordable and 
widely-applicable real-world outcome predictor for risk-
tailored therapy of DLBCL patients in the German healthcare 
system 

• Rapid Molecular Cytogenetic Identification of MRC-Type AML 
(AML-MRC) 

• International Registry of the HIT-HGG Study Group for 
Paediatric Patients and Young Adults with High Grade 
Gliomas 

• Vergleich zwischen transkranieller und direkt kortikaler 
Stimulation der motorisch evozierten Potenziale während der 
Resektion von Supratentoriellen Hirntumoren im Hinblick auf 
die Prognosegenauigkeit von postoperativen Lähmungen 

 
Zentrum für ungeklärte 
angeborene Syndrome 
und klinische 
Genommedizin 

0 
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10. Nennung der wissenschaftlichen Publikationen des Zentrums zu seltenen 
Erkrankungen 

 
ZSEG/Typ-A-Zentrum 

1. Inhestern L. et al.: Patient experiences of interprofessional collaboration and intersectoral 
communication in rare disease healthcare in Germany - a mixed-methods study. Orphanet J 
Rare Dis. 2024 May 13;19(1):197. doi: 10.1186/s13023-024-03207-9. 

2. Payam Dibaj P., Safavi-Abbasi S., Asadollahi E. In vivo spectrally unmixed multi-photon 
imaging of longitudinal axon-glia changes in injured spinal white matter Neurosci Lett. 2024 
Oct 15:841:137959. doi: 10.1016/j.neulet.2024.137959. Epub 2024 Aug 31. PMID: 39218293 
DOI: 10.1016/j.neulet.2024.137959 

3. Asadollahi E. et al.: Oligodendroglial fatty acid metabolism as a central nervous system 
energy reserve. Nat Neurosci. 2024 Oct;27(10):1934-1944. doi: 10.1038/s41593-024-01749-
6. Epub 2024 Sep 9. PMID: 39251890 PMCID: PMC11452346 DOI: 10.1038/s41593-024-
01749-6 

4. Asadollahi E. et al.:  Author Correction: Oligodendroglial fatty acid metabolism as a central 
nervous system energy reserve. Published Erratum Nat Neurosci. 2024 Oct;27(10):2046. doi: 
10.1038/s41593-024-01776-3. PMID: 39289565 PMCID: PMC11452335 DOI: 10.1038/s41593-
024-01776-3 

 
Preprints 

1. Motor-Control Notions in Health and Disease (What Controls Motor Control?) 
https://www.preprints.org/manuscript/202403.1799/v1 

2. Muscle Fatigue in Health and Disease 
https://www.preprints.org/manuscript/202409.1515/v1 

 

Spezialzentren/Typ-B-Zentren 

Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen 

1. Sato R, Czepluch F, von Haehling S: Heart’s hidden battle: understanding Erdheim-Chester disease. 
Heart 2024; 64:885-886 

2. Knauer C, Haltern H, Schoger E, et al.: Preclinical evaluation of CRISPR-based therapies for Noonan 
syndrome caused by deep-intronic LZTR1 variants. Mol Ther Nucleic Acids 2024; 35:102123 

3. Beuthner BE, Elkenani M, Evert K, et al.: Histological assessment of cardiac amyloidosis in patients 
undergoing transcatheter aortic valve replacement. ESC Heart Fail 2024; 11:1636-1646 

4. Busley AV, Gutiérrez-Gutiérrez Ó, Hammer E, et al.: Mutation-induced LZTR1 polymerization 
provokes cardiac pathology in recessive Noonan syndrome. Cell Rep 2024; 43:114448 

5. Paulke NJ, Fleischhacker C, Wegener JB, et al.: Dysferlin enables tubular membrane proliferation in 
cardiac hypertrophy. Circ Res 2024;135:554-574 

6. Krause U, Bergau L, Zabel M, et al.: Pulsed Field Ablation of Atrial Fibrillation and Atrial Tachycardia 
in Adult Patients With Congenital Heart Disease. Circ Arrhythm Electrophysiol. 2024 
Jun;17(6):e012698.  

7. Krause U. Rebuttal to "Comment on: Fate After the Mustard Procedure for d-Transposition of the 
Great Arteries: Impact of Age, Complexity, and Atrial Tachyarrhythmias: A Single Center Experience" 
by Iman Akram. Pediatr Cardiol. 2024 Oct;45(7):1612.  

8. Collins RT 2nd, Gravenhorst V, Faury G, et al.: Clinical Care for Cardiovascular Disease in Patients 
With Williams-Beuren Syndrome. J Am Heart Assoc. 2024 Oct;13(19):e036997. 

9. Eildermann K, Durashov M, Kuschnerus K, et al.: Tissue-engineered and autologous pericardium in 
congenital heart surgery: comparative histopathological study of human vascular explants. Eur J 
Cardiothorac Surg. 2024 Mar 1;65(3):ezae027.  
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10. Happel CM, Bertram H, Kretschmar O, et al.: Stenting of native right ventricular outflow tract 
obstructions in symptomatic infants: histological work-up of explanted specimen. Cardiol Young. 
2024 Jan;34(1):126-130. 

Zentrum für seltene Hörstörungen 

 
• Vona B et al. Catching up but still miles behind-a patient registry for otoferlin. Exp Mol Med 2024 

56;6:1472-1473 
Hier werden noch weitere nachgereicht. 

 

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

1. Epi25 Collaborative. Exome sequencing of 20,979 individuals with epilepsy reveals shared and 
distinct ultra-rare genetic risk across disorder subtypes. Nat Neurosci. 2024;27(10):1864-1879.  

2. Brockmann K, Staudt M. FOXG1-Syndrome. 2024 Jun 6. In: Adam MP, Feldman J, Mirzaa GM, Pagon 
RA, Wallace SE, Amemiya A, editors. GeneReviews [Internet]. Seattle (WA): University of 
Washington, Seattle; 1993–2025.  

3. Graessner H, et al. Recommendations for optimal interdisciplinary management and healthcare 
settings for patients with rare neurological diseases. Orphanet J Rare Dis. 2024;19:62.  
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