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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 2023 der Öffentlichkeit zugänglich machen.

1. [bookmark: _Toc101428157][bookmark: _Toc101428238][bookmark: _Toc101428265][bookmark: _Toc147905489][bookmark: _Toc147905728][bookmark: _Toc174353098][bookmark: _Toc174353193][bookmark: _Toc175216250]Darstellung des Zentrums für seltene Erkrankungen und seiner Netzwerkpartner
[bookmark: _Toc101428158][bookmark: _Toc101428239][bookmark: _Toc101428266][bookmark: _Toc147905490][bookmark: _Toc147905729][bookmark: _Toc174353099][bookmark: _Toc174353194][bookmark: _Toc175216251]1.1 Einleitung und Überblick: Zentrum für Seltene Erkrankungen Göttingen 
Eine Erkrankung gilt als selten, wenn sie weniger als 5 unter 10.000 Menschen betrifft. Aufgrund der Vielzahl unterschiedlicher als selten eingestufter Krankheiten geht man davon aus, dass allein in Deutschland etwa 4 Millionen Menschen betroffen sind. Diagnose und Behandlung seltener Erkrankungen sind oftmals herausfordernd: Die typischerweise unspezifischen Symptome, kombiniert mit dem meist geringen Wissensstand, führen in vielen Fällen zu nicht-zielführenden Untersuchungen und verzögerten Diagnosen. Die Auswahl geeigneter Therapien ist erschwert und wertvolle Zeit geht verloren – eine zusätzliche Belastung der Patient*innen.
Die Zentren für Seltene Erkrankungen sollen die medizinische Versorgung 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 es sich für die Interessen von Menschen mit seltenen Erkrankungen ein. 

[bookmark: _Toc147905491][bookmark: _Toc147905730][bookmark: _Toc174353100][bookmark: _Toc174353195][bookmark: _Toc175216252]1.2 Organisation und Aufbau des ZSEG
[bookmark: _Toc101428160][bookmark: _Toc101428241][bookmark: _Toc101428268]Das A-Zentrum (in Abb. 1 mittel- und 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 den 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 und koordiniert und organisiert darüber hinaus übergeordnete Belange des ZSEG.
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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 der Leiter des Sozialpädiatrischen Zentrums (SPZ) (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, Sprecher*innen in Klammern), wobei das Typ-A-Zentrum als krankheitsübergreifendes Referenzzentrum diese koordiniert. Seit Gründung des ZSEG wurden als horizontale Strukturen zehn solcher Spezialzentren eingerichtet. Die Gründung weiterer Spezialzentren wird angestrebt, bislang bestehen das:
· Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen (PD Dr. Czepluch)
· 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)
· 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.

[bookmark: _Toc147905492][bookmark: _Toc147905731][bookmark: _Toc174353101][bookmark: _Toc174353196][bookmark: _Toc175216253]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. Um diesen Herausforderungen zu begegnen und eine effektive Diagnostik sowie angemessene Behandlungsmöglichkeiten sicherzustellen, sind interdisziplinär arbeitende Expertinnen sowie Kooperationen und Netzwerke zwischen verschiedenen Zentren auf nationaler und internationaler Ebene erforderlich. Dies geschieht im ZSEG im Typ-A-Zentrum beispielsweise durch die Mitgliedschaft in der AG-ZSE (Arbeitsgemeinschaft aller deutschen Zentren für Seltenen Erkrankungen), den ZSE Lotsenschulungen/Lotsentreffen oder, in den Spezialzentren, über Kooperationen bzw. eine Zusammenarbeit 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
	13
	5

	Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)
	7
	2

	Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen
	-
	1

	Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen
	14
	11

	Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen
	13
	8

	Zentrum für progeroide Erkrankungen
	1
	2

	Zentrum für seltene Skeletterkrankungen
	4
	3

	Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen
	7
	3

	Zentrum für seltene Tumorerkrankungen
	42
	17

	Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin
	2
	3

	Σ
	103
	55



[bookmark: _Toc101428161][bookmark: _Toc101428242][bookmark: _Toc101428269][bookmark: _Toc147905493][bookmark: _Toc147905732][bookmark: _Toc174353102][bookmark: _Toc174353197][bookmark: _Toc175216254]2. Art und Anzahl der pro Jahr erbrachten besonderen Aufgaben
Das ZSEG-Typ-A-Zentrum führte 2023 an 12 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
	8

	Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)
	46

	Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen
	15

	Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen
	50

	Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen
	16

	Zentrum für progeroide Erkrankungen
	4

	Zentrum für seltene Skeletterkrankungen
	20

	Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen
	10

	Zentrum für seltene Tumorerkrankungen (Tumorboard „Sarkome und seltene Entitäten“)
	50 

	Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin
	41

	Σ
	260




[bookmark: _Toc174353198][bookmark: _Toc175216255][bookmark: _Toc147905494][bookmark: _Toc147905733][bookmark: _Toc174353103]3. Darstellung der Maßnahmen zur Qualitätssicherung und -verbesserung der besonderen Aufgabenwahrnehmung

[bookmark: _Toc101428163][bookmark: _Toc101428244][bookmark: _Toc101428271][bookmark: _Toc147905495][bookmark: _Toc147905734][bookmark: _Toc174353104][bookmark: _Toc174353199][bookmark: _Toc175216256]3.1 Qualitätsziele
[bookmark: _Toc174353105][bookmark: _Toc101428164][bookmark: _Toc101428245][bookmark: _Toc101428272][bookmark: _Toc147905496][bookmark: _Toc147905735]Im März 2023 wurde das ZSEG als eines der ersten Typ-A-Zentren für Seltene Erkrankungen 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 Seltenen Erkrankungen erfolgreich umgesetzt wurden und die Versorgung der Patient*innen auf einem sehr hohen Niveau erfolgt.
[bookmark: _Toc174353106]Das Zertifikat stellt zudem sicher, dass sich das ZSEG auch in Zukunft für den weiteren Ausbau einer optimalen Versorgung für Menschen mit Seltenen Erkrankungen einsetzen wird.

[bookmark: _Toc174353107][bookmark: _Toc174353200][bookmark: _Toc175216257]3. 2 Qualitätssicherung und -verbesserung
Wichtigstes Ziel des ZSEG ist es, Patient*innen mit seltenen Erkrankungen zeitnahe Diagnosen und adäquate Therapien zu ermöglichen. Um die zugrundeliegenden Prozesse zielführend zu gestalten, müssen sie stetig analysiert und optimiert werden. Die internen Abläufe werden regelmäßig in den interdisziplinären Fallkonferenzen und der Jahresversammlung diskutiert und mithilfe eines PDCA-Zyklus überprüft. Weiterentwicklungen werden in den jeweiligen SOPs dokumentiert.
Es wird ein jährlicher Qualitätsbericht verfasst und auf der Homepage der UMG der Öffentlichkeit zugänglich gemacht.
[bookmark: _Toc147905497][bookmark: _Toc147905736][bookmark: _Toc174353108][bookmark: _Toc174353201][bookmark: _Toc175216258]3. 3 Zertifizierungen
Im Jahre 2023 bestanden für die Typ-B-Zentren folgende Zertifizierungen:
	Spezialzentrum/Typ-B-Zentrum

	Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen

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

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

	· Seit Feb. 2023 Zertifizierung des ZSE Göttingen nach NAMSE-Kriterien (Fa. ClarCert)
· 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
· 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

	· Akkreditierung der genetischen Diagnostiklabore nach DIN EN ISO 15189:2014

	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: [image: ]
	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


Im Jahr 2023 (Kennzahlenjahr 2022) 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

	· Akkreditierung der genetischen Diagnostiklabore nach DIN EN ISO 15189:2014
· DGM/Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e.V. „Neuromuskuläres Zentrum“



[bookmark: _Toc101428167][bookmark: _Toc101428248][bookmark: _Toc101428275][bookmark: _Toc147905498][bookmark: _Toc147905737][bookmark: _Toc174353109][bookmark: _Toc174353202][bookmark: _Toc175216259]4. Anzahl der durchgeführten Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen
	Spezialzentrum/Typ-B-Zentrum
	

	Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen
	9, zusätzlich:
· Wöchentliche kinderkardiologische-radiologische Konferenzen 
· Wöchentliche kinderkardiologische-herzchirurgische Konferenzen

	Zentrum für seltene neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)
	1

	Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen
	1

	Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen
	13, zusätzlich:
· Regelmäßiger Journal Club zu seltenen Bewegungsstörungen
· Aktive Teilnahme an der DASNE (Deutsche Akademie für seltene neurologische Erkrankungen) Konferenz

	Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen
	12

	Zentrum für progeroide Erkrankungen
	· Wöchentliche Online-Fallvorstellungen Institut für Humangenetik
· Seminar Series on Modern Human Genetics (semesterbegleitend)
· NGS-Qualitätszirkel mit den humangenetischen Instituten der Standorte Düsseldorf, Essen, Hannover, Leipzig und Magdeburg. 

	Zentrum für seltene Skeletterkrankungen
	· Interdisziplinäres Forschungskolleg für Muskuloskelettale Medizin (InForMM)(monatlich) 
· Wöchentliche Online-Fallvorstellungen Institut für Humangenetik 
· Seminar Series on Modern Human Genetics (semesterbegleitend) 
· NetsOs Online-Fortbildungsveranstaltung „Osteopetrose – Geschichte, Gebrechen, Gene, Genese“
· NetsOs Online-Fortbildungsveranstaltung: Pseudohypoparathyreoidismus
· Fortbildungsveranstaltung „Marmor, Stein und Knochen bricht.... - Neues von sklerosierenden Skeletterkrankungen“

	Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen
	· 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)

	Zentrum für seltene Tumorerkrankungen 
	35

	Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin
	· Wöchentliche Online-Fallvorstellungen Institut für Humangenetik 
· Seminar Series on Modern Human Genetics (semesterbegleitend)
· NGS-Qualitätszirkel 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 neurologische Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter (GoRare)
	-

	Zentrum für Kraniofaziale und Gesichtsfehlbildungen
	-

	Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen
	-

	Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen
	1

	Zentrum für progeroide Erkrankungen
	-

	Zentrum für seltene Skeletterkrankungen
	2

	Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen
	-

	Zentrum für seltene Tumorerkrankungen
	26

	Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin
	-

	Σ
	34



[bookmark: _Toc101428168][bookmark: _Toc101428249][bookmark: _Toc101428276][bookmark: _Toc147905738][bookmark: _Toc174353110][bookmark: _Toc174353203][bookmark: _Toc175216260]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

	· Teilnahme an den Online-Treffen der TRAMmoniTTR Study mit interdisziplinärem Austausch über die Diagnostik / Therapie der Amyloidose

	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

	· Vom 16.10.2023 bis 27.10.2023 erfolgte ein Austausch über Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge von Kindern mit kraniofazialen und Gesichtsfehlbildungen im Great Ormond Street Hospital (GOSH), London, GB mit den Teams der Kliniken für Dental and Maxillofacial Surgery, Plastic and Reconstructive Surgery im Rahmen einer 2-wöchigen Hospitation von Frau PD Dr. Dr. Susanne Wolfer. Der Kontakt wird weiterhin zum Austausch bei bestimmten, komplexen Fragestellungen in der Behandlung einzelner Patienten genutzt.

	Zentrum für seltene neurologische und psychiatrische Erkrankungen

	-

	Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen

	· Fallkonferenzen persönlich und per Zoom

	Zentrum für progeroide Erkrankungen

	· Im Rahmen des NGS-Qualitätszirkels (2 x jährlich) mit den Standorten Düsseldorf, essen, Hannover, Leipzig und Magdeburg 

	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 Ende 2024 / Anfang 2025 geplant.
· monatliche Fallkonferenzen mit dem Stoffwechselzentrum der Klinik für Pädiatrische Nieren-, Leber- und Stoffwechselerkrankungen, MH Hannover
· 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/).


	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 jährlich) mit den Standorten Düsseldorf, essen, Hannover, Leipzig und Magdeburg sowie im Rahmen des Austausches mit dem Netzwerk DRN Ithaka.



[bookmark: _Toc147905739][bookmark: _Toc174353111][bookmark: _Toc174353204][bookmark: _Toc175216261]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 2023 insgesamt 137 Patienten im Rahmen einer wöchentlichen, interdisziplinären Fallkonferenz besprochen und mittels moderner genetischer Analysen (hauptsächlich durch Exomsequenzierung) getestet. Eine genetisch gesicherte Diagnose konnte bei 43 Fällen gestellt werden (diese Fallzahl beinhaltet nicht die gestellten genetischen Diagnosen über Exomsequenzierung des Instituts für Humangenetik über andere Spezialsprechstunden).
Des Weiteren wurden 2023 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 druchgeführt: Anzahl geklärter Diagnosen: 25 (Anzahl neu identifizierter Krankheitsgene: 6).

[bookmark: _Toc147905740][bookmark: _Toc174353112][bookmark: _Toc174353205][bookmark: _Toc175216262]7. Nennung der Leitlinien und Konsensuspapiere, an denen das Zentrum mitarbeitet

	Spezialzentrum/Typ-B-Zentrum

	Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen

	· Leitlinie für Ebstein‘sche Anomalie, Williams-Beuren-Syndrom, Angeborene Anomalien der Koronararterien

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

	· Im Jahr 2023 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
· 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

	· Hell AK et al. S2k "Kindlicher Knick-Senkfu√ü" Registernummer 033-020. AWMF Leitlinien. Überarbeitung 2023 - 31 Seiten
Mitarbeit PD Dr. Lorenz an der LL Spinale Muskelatrophie

	Zentrum für progeroide Erkrankungen

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

	Zentrum für seltene Skeletterkrankungen

	· Prof. Dr. Heide Siggelkow: Prophylaxe, Diagnostik und Therapie der Osteoporose bei postmenopausalen Frauen und bei Männern ab dem 50.Lebensjahr Registernummer: 183-001, Entwicklungsstufe: S3
· Prof. Dr. Heide Siggelkow: International Guidelines on the Diagnosis and Management of XLH
· Prof. Dr. Heide Siggelkow: European Guidelines on the Diagnosis and Treatment of Hypoparathyroidism
· Prof. Dr. Uwe Kornak: Richtlinie der Bundesärztekammer zur Qualitätssicherung laboratoriumsmedizinischer Untersuchungen (Rili-BÄK); Fachgruppe D 5 „Molekulargenetische und zytogenetische laboratoriumsmedizinische Untersuchungen“

	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)“

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

		Leitlinien
	Mitwirkende der UMG

	Periphere T-Zell Lymphome (Onkopedia)
	Prof. Wulf

	Peripheral T-Cell Lymphomas (ESMO)
	Prof. Wulf

	Konditionierung bei allogener Stammzelltransplantation (Onkopedia)
	Prof. Wulf

	ZNS-Infektionen bei hämatologischen und onkologischen Erkrankungen, einschl. allogener Stammzelltransplantation (Onkopedia)
	Frau Akdas

	Diffuses großzelliges B-Zell-Lymphom (Onkopedia)
	Prof. Chapuy

	S2k-LL: Merkelzellkarzinom (MCC, neuroendokrines Karzinom der Haut)
	Dr. Thoms

	S2k-LL: Neuroendokrine Tumore
	PD Dr. A. König




	Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genommedizin

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



[bookmark: _Toc147905741][bookmark: _Toc174353113][bookmark: _Toc174353206][bookmark: _Toc175216263]8. Nennung der Studien zu seltenen Erkrankungen, an denen das Zentrum im Jahr 2023 teilgenommen hat.

	
Zentrum für seltene 
Herz- und Kreislauf-erkrank-ungen 

	
	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
	2020-jetzt

	TRAMmoniTTR Study: Genetic screening of an at-risk population for Hereditary TransthyRetin-related AMyloidosis and longitudinal monitoring of TTR positive subjects  
	
	2018-jetzt

	Lebenschancen-2-Studien
	
	2017-jetzt

	Göttinger EMAH-Register
	
	2015-jetzt

	OSCA-Ped-Register
	
	2018-jetzt

	Magnetresonanz-geführte Stentimplantation
	
	2019-2023




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

	
	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	Genetisches Spektrum der Congenitalen okulären Apraxie Typ Cogan
	-
	Seit 2014

	Genetisches Spektrum des Joubert-Syndroms
	-
	Seit 2019

	Genotyp-Phänotyp-Korrelation und Behandlungseffekte bei jungen Patienten mit GNAO1-assoziierten Störungen
	ä
	Seit 2020




	
Zentrum für Kranio-faziale und Gesichtsfehlbildungen 

	
	Titel
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	Retrospective epidemiological and clinical Analysis of cleft lip patients 
	Datenerhebung, Auswertung, Veröffentlichung
	01-12/ 2023




	
Zentrum für seltene neuro-logische und psych-iatrische 
Erkrank-ungen 

	
	Titel
(hier aufgeführt nur Therapiestudien und Register, die durch das NRZ initiiert und geführt werden)
	Phase
	Zeitraum der Mitwirkung

	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 neuro-muskuläre Erkrank-ungen 



	
· Mito Net
· Ambulanzpartner-Studien für Motoneuronerkrankungen (ID-ALS, NfL, uvm.)
· CMT-Biomarker Studie 
· CMT-Beobachtungsstudie
· CMT-Patientenregister (CMT-NET)
· Myasthenie-Register der DMG
· MND-Net bei Motoneuronerkrankungen
· SMArtCARE-Register für Spinale Muskelatrophie
· Studie zu Schmerz- und Lebensqualität bei CMT-Patienten
· Treat-HSP Patientenregister, Standort Göttingen
· TREAT-NMD-Register für PAM/MFM, IBM, CMT/HSMN, Myotone Dystrophie, FKRP,
Tabelle 1: Stand 04/2024 
	
	Short Title or EudraCT-No.
	Indication
	Phase (I-IV)
	from 
	to 
	Role (according to notification to the Ethics committee)

	PI Zschüntzsch
	
	
	
	
	
	

	ARDA +
	2021-004998-32
	MMN
	II
	27.2.2024
	ongoing
	PI

	RWE RavEcu
	NIS
	Ravulizumab/
Eculizumab Gabe
	NIS
	4.1.24
	ongoing
	

	Alkivia
	2021-001277-23
	IIM
	II/III
	07.11.2023
	ongoing
	PI

	MG0020 
	2022-003870-21
	MG
	III
	26.9.23
	ongoing
	PI

	ARDA
	2021-003302-50
	MMN
	II
	23.5.2023
	ongoing
	PI

	Adhere+ ARGX113.1902
	2019-003107-35
	CIDP
	III
	02/2023
	01/2024
	PI

	Mya Reg
	Myasthenie-Register
	Myasthenia gravis
	n/a
	12/2022
	ongoing
	PI

	MOM011
	2020-005732-29
	Myasthenia gravis
	III
	09/2022
	ongoing
	Deputy

	Alexion
	2021-001120-15
	Dermato-myositis
	II/III
	05/2022
	ongoing
	Deputy

	Sanofi
	2020-004006-54
	CIDP
	II
	21.01.2022
	ongoing
	PI

	I-Guide
	I-Guide
	CIDP, MMN
	NIS
	05/2021
	ongoing
	PI

	MG007
	2020-003230-20
	Myasthenia gravis
	III
	04/2021
	ongoing
	PI since 01. April 2022

	Reclaiim
	2018-003171-35
	Dermato-myositis
	III
	12/2020
	ongoing
	Deputy

	Adhere
	2019-003076-39
	CIDP
	II
	11/2020
	ongoing
	PI since 01. March 2022 

	Raise XT
	2019-001565-33
	Myasthenia gravis
	III
	10/2021
	ongoing
	Pi since 19.Sep2022 

	PI Sereda
	
	
	
	
	
	

	PREMIER CLN-PXT3003-06 Studie (CMT1A)
	NCT04762758
	CMT1A
	III
	09/2022
	10/2023
	PI, Deputy

	PREMIER CLN-PXT3003-06 Studie (CMT1A) Open label extension
	NCT04762758
	CMT1A
	III
	01/2023
	02/2024
	PI, Deputy


PI Koch:
ROCK-ALS (Fasudil in der Behandlung der ALS)
MT-1186-A02 (orales Edaravone zur Behandlung der ALS)
AB19001 (Masitinib zur Behandlung der ALS


	Zentrum für progeroide Erkrankungen

	
Das Zentrum hat 2023 an keinen Studien zu seltenen Erkrankungen teilgenommen.	

	
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

	Osteoporose bei Mastozytose DRKS DRKS00030069.
	prospektive Querschnittsstudie
	1/2023-10/2023

	Genetische Ursachen, Mechanismen und Therapie von seltenen Skeletterkrankungen
	Beobachtungsstudie
	Seit 03/2021

	
	
	




	Zentrum für seltene Stoffwechselerkrankungen 


	
	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 Tumor-erkrankungen 


	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.
· Anzahl durchgeführte onkologischen Studien: 				177
· Anzahl eingeschlossenen (Krebs-)Patient*innen: 			4222
· Anzahl onkologischen Studien Evidenzstufe Ib / IIa: 			72
· Anzahl eingeschlossene (Krebs-)Patient*innen Evidenzklasse I / II: 	                 96
· Anzahl onkologischen Studien Phase Ib / IIa: 				6
· Anzahl eingeschlossene (Krebs-)Patient*innen Phase Ib / IIa: 		2


	Zentrum für ungeklärte angeborene Syndrome und klinische Genom-medizin 
	Das Zentrum hat 2023 an keinen Studien zu seltenen Erkrankungen teilgenommen.	
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ZSEG/Typ-A-Zentrum

1. Dibaj P, Haji F, Obermann M. Intracranial Hypotension Due to a Large Thoracic Meningocele Dtsch Arztebl Int. 2023;120(11):192.
2. Windhorst U, Dibaj P. Plastic Spinal Motor Circuits in Health and Disease. J Integr Neurosci. 2023 Nov 23;22(6):167

	Spezialzentrum/Typ-B-Zentrum

	Zentrum für seltene Herz- und Kreislauferkrankungen

	1. Czepluch F Transthyretin amyloid cardiomyopathy. Internist (Heidelb). 2023; 64:823-829
2. Castellanos DA, Carreon CK, Prakash A, Sanders SP, Lee G, Eildermann K, Sigler M, O’Leary E, Christopher Baird C, Fynn-Thompson F, Gauvreau K, Ghelani SJ, Mah DY: Pacemaker lead insertion sites contribute to abnormalities of myocardial function and histopathology. Heart Rhythm 2023;20(12):1739-1749, doi: 10.1016/j.hrthm.2023.06.018 
3. Perdreau E, Jalal Z, Walton RD, Sigler M, Cochet H, Naulin J, Quesson B, Bernus O, Thambo JB: Assessment of cardiac percutaneous occluders healing process using computed tomography imaging. PLOS one 2023;18(4):e0284471 doi: 10.1371/journal.pone.0284471 
4. Kottmann PE, Eildermann K, Murthi SR, Cleuziou J, Lemmer J, Vitanova K, von-Stumm K, Lehmann L, Hoerer J, Ewert P, Sigler M, Lange R, Lahm H, Dreßen M, Lichtner P, Wolf CM: EGFR and MMP 9 are associated with neointimal hyperplasia in systemic to pulmonary shunts in children with complex cyanotic heart disease. Mammalian Genome 2023;34(2):285-297 doi: 10.1007/s00335-023-09982-3
5. Andreas Jenke, Michael Steinmetz: “Paediatric inflammatory multisystem syndrome - temporally associated with SARS-CoV-2 (PIMS-TS) - a German single centre real-life evaluation of the Swiss and UK consensus statements” Cardiol Young. 2023 Apr;33(4):546-550. doi: 10.1017/S1047951122001251. Epub 2022 May 12.
6. Norozi K, Müller MJ, Xing C, Miller MR, Bock J, Paul T, Geyer S, Dellas C (2023) Predictors of developing heart failure in adults with congenital heart defects. Rev Cardiovasc Med 24
7. Müller MJ, Fischer O, Dieks J, Schneider HE, Paul T, Krause U (2023) Catheter ablation of coronary sinus accessory pathways in the young. Heart Rhythm 20: 891-899
8. Geyer S, Dellas C, Paul T, Müller M, Norozi K (2023) Having a partner and having children: comparisons of adults with congenital heart disease and the general population: a 15-year case-control study. Congenital Heart Disease 18: 337-348
9. Krause U, Teubener ST, Müller MJ, Schneider HE, Paul T (2023) Fate after the Mustard procedure for d-transposition of the great arteries: impact of age, complexity, and atrial tachyarrhythmias: a single center experience. Pediatr Cardiol 44: 1746-1753
10. Eildermann K, Goldmann S, Krause U, Backhoff D, Schöndube FA, Paul T, Quentin T, Müller MJ (2023) Differences in androgen receptor expression in human heart tissue in various types of cardiomyopathy and in aortic valve stenosis. J Cardiovasc Dev Dis 10
11. Backhoff D, Müller MJ, Wilberg Y, Eildermann K, Paul T, Zenker D, Krause U (2023) Leadless epicardial pacing at the left ventricular apex: an animal study. Europace 25: 1-3
12. Dellas C, Paul T (2023) Angeborene Fehlbildungen von Herz und Gefäßen. Dramatische Senkung der Mortalität. Deutsches Ärzteblatt 120, A30-A32
13. Paul T, Klingel K, Tschöpe C, Bertram H, Seidel F (2023) Leitlinie Myokarditis der Deutschen Gesellschaft für Pädiatrische Kardiologie. Klin Padiatr DOI 10.1055/a-2039-2604 
14. Paul T, Krause U, Sanatani S, Etheridge SP (2023) Advancing the science of management of arrhythmic disease in children and adult congenital heart disease patients within the last 25 years. Europace 25: 1-9
15. Beach CM, Richardson C, Paul T (2023) The evolving role of implantable cardiac monitors in patients with congenital heart disease. Card Electrophysiol Clin 15: 413-420
16. Müller MJ, Krause U, Schneider HE, Paul T (2023) Akute Rhythmusstörungen im Kindes- und Jugendalter - von Amiodaron bis Defibrillation. DIVI Jahrbuch 2023/2024, Kluge S, Sander M, Walcher F, Brenner T (Hrgs.), pp. 315-326, Medizinisch Wissenschaftliche Verlagsgesellschaft, Berlin
17. Bergeman A, Lieve KV, Kallas D, Bos JM, Roses-Noguer F, Denjoy I, Zorio E, Kammeraad JAE, Peltenburg P, Tobert K, Aiba T, Atallah J, Drago F, Batra A, Brugada R, Borggrefe M, Clur SA, Cox M, Davis A, Dhillon S, Etheridge S, Fischbach P, Franciosi S, Haugaa K, Horie M, Johnsrude C, Kane A, Krause U, Kwok SY, LaPage M, Ohno S, Probst V, Roberts J, Robyns T, Sacher F, Semsarian C, Skinner J, Swan H, Tavacova T, Tisma-Dupanovic S, Tfelt-Hansen J, Yap SC, Kannankeril P, Leenhardt A, Till J, Sanatani S, Tanck M, Ackerman M, Wilde A, van der Werf C. Flecainide is associated with a lower incidence of arrhythmic events in a large cohort of patients with catecholaminergic polymorphic ventricular tachycardia. Circulation. 2023 Oct 27. doi: 10.1161/CIRCULATIONAHA.123.064786.
18. Schranz D, Krause U, Kerst G, Esmaeili A, Paul T. Functional regeneration of dilated cardiomyopathy by transcatheter bilateral pulmonary artery banding: first-in-human case series. Eur Heart J Case Rep. 2023 Jan 31;7(2)
19. Krause U, Bergau L, Zabel M, Müller MJ, Paul T. Flowerpower: pulsed field ablation of ventricular tachycardia in a patient with Ebstein's anomaly. Eur Heart J Case Rep. 2023 Feb 18;7(3):ytad093. doi: 10.1093/ehjcr/ytad093. eCollection 2023 Mar.

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

	1. Serpieri V, Mortarini G, Loucks H, Biagini T, Micalizzi A, Palmieri I, Dempsey JC, D'Abrusco F, Mazzotta C, Battini R, Bertini ES, Boltshauser E, Borgatti R, Brockmann K, D'Arrigo S, Nardocci N, Fischetto R, Agolini E, Novelli A, Romano A, Romaniello R, Stanzial F, Signorini S, Strisciuglio P, Gana S, Mazza T, Doherty D, Valente EM. Recurrent, founder and hypomorphic variants contribute to the genetic landscape of Joubert syndrome. J Med Genet. 2023:jmedgenet-2022-108725. doi: 10.1136/jmg-2022-108725. Epub ahead of print.
2. Schröder S, Yigit G, Li Y, Altmüller J, Büttel HM, Fiedler B, Kretzschmar C, Nürnberg P, Seeger J, Serpieri V, Valente EM, Wollnik B, Boltshauser E, Brockmann K. The genetic spectrum of congenital ocular motor apraxia type Cogan: an observational study, continued. Orphanet J Rare Dis. 2023;18:101. doi: 10.1186/s13023-023-02706-5.
3. Thiel M, Bamborschke D, Janzarik WG, Assmann B, Zittel S, Patzer S, Auhuber A, Opp J, Matzker E, Bevot A, Seeger J, van Baalen A, Stüve B, Brockmann K, Cirak S, Koy A. Genotype-phenotype correlation and treatment effects in young patients with GNAO1-associated disorders. J Neurol Neurosurg Psychiatry. 2023 May 24:jnnp-2022-330261. doi: 10.1136/jnnp-2022-330261. Epub ahead of print.
4. von Steinbuechel N, Krenz U, Bockhop F, Koerte IK, Timmermann D, Cunitz K, Zeldovich M, Andelic N, Rojczyk P, Bonfert MV, Berweck S, Kieslich M, Brockmann K, Roediger M, Lendt M, Buchheim A, Muehlan H, Holloway I, Olabarrieta-Landa L. A Multidimensional Approach to Assessing Factors Impacting Health-Related Quality of Life after Pediatric Traumatic Brain Injury. J Clin Med. 2023;12:3895. doi: 10.3390/jcm12123895. PMID: 37373590; PMCID: PMC10299063.
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