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Ausschließlich zum Zweck der besseren Lesbarkeit wird auf die geschlechtsspezifische Schreibweise 
verzichtet. Alle personenbezogenen Bezeichnungen in diesem Dokument sind somit geschlechtsneut-
ral zu verstehen. 

 

1. Entwicklungen im ZESE 2021 

a. Fallzahlentwicklung 
Wie das Jahr 2020 war auch das Jahr 2021 durch die Corona-Pandemie mit den daraus folgenden Maß-
nahmen zum Infektionsschutz bestimmt. So konnten über viele Monate hinweg nur reduziert ambu-
lante Sprechstundentermine für Patienten mit unklare Diagnosen terminiert werden. Trotzdem gelang 
es, im Jahr 2021 insgesamt 46 Vorstellungen in der Präsenzsprechstunde für unklare Diagnosen zu 
realisieren, wobei hier auch Patienten mit einer Anfrage aus dem Vorjahr inkludiert sind. Zusätzlich 
erfolgten telemedizinische Sprechstunden. 
Für die sich anmeldenden Patienten und die niedergelassenen Ärzte war auch 2021 die Bereitstellung 
erforderlicher medizinischer Unterlagen aufgrund der Pandemie erschwert bzw. gelang nur mit Verzö-
gerungen. Die Bearbeitung von Anfragen auf der Basis der vorhandenen Unterlagen konnte jedoch 
durch Nutzung von telemedizinischen Möglichkeiten incl. Homeoffice für Mitarbeiter des ZESE ohne 
stärkere Beeinträchtigung erfolgen. 
Das A-Zentrum führte 2021 insgesamt 161 Fallkonferenzen an 47 Konferenzterminen innerhalb des 
Kernteams mit Vertretern der Disziplinen Genetik, Innere Medizin, Kinderheilkunde, Neurologie und 
Psychiatrie durch. Dazu kamen bilaterale Fallbesprechungen mit Vertretern der B-Zentren, 5 Termine 
bzw. 10 Fallkonferenzen mit Experten aus unterschiedlichen Fachbereichen des Universitätsklinikums 
Würzburg einschließlich Vertretern der B-Zentren und 2 virtuelle Konferenztermine bzw. 4 Fallkonfe-
renzen mit Zentren für Seltene Erkrankungen an anderen Standorten mit. 

Über die B-Zentren des ZESE wurden im Jahr 2021 insgesamt 9.937 Patienten ambulant und 3.869 
Patienten stationär betreut. Die Typ B-Zentren führten in diesem Jahr 4.433 Fallkonferenzen zu eige-
nen Patienten, aber auch Patienten anderer Einrichtungen durch. 
Am Universitätsklinikum Würzburg wurden im Jahr 2021 3.231 Fälle mit der Hauptdiagnose einer Sel-
tenen Erkrankung stationär behandelt, die mit Orpha-Kennnummer kodiert wurde.  
 

b. Strategische Weiterentwicklung 
Das Team des ZESE wurde im Jahr 2021 durch zwei Fachärzte für Humangenetik verstärkt, die jeweils 
in Teilzeit direkt für das ZESE und seine integrierten Fachzentren im Rahmen von Fallbesprechungen / 
-konferenzen und Sprechstunden tätig waren.  
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Das ZESE A-Zentrum ist koordinativ-unterstützend an mehreren deutschen Referenznetzwerken betei-
ligt. Im Deutschen Referenznetzwerk für seltene kranio- und orofaziale Fehlbildungen und HNO-Er-
krankungen (CRANIO-Net) hat das ZESE die Koordination des Gesamtnetzwerks und der klinischen 
Netzwerke ‚Kraniosynostosen und andere kraniofaziale Fehlbildungen‘ sowie ‚Seltene HNO-Erkrankun-
gen‘ übernommen. Im Deutschen Referenznetzwerk DeRN-LUNGE übernahm das ZESE besondere Auf-
gaben im klinischen Netzwerk ‚Andere Seltene Lungenerkrankungen‘, im deutschen Referenznetzwerk 
zu seltenen Knochenerkrankungen NetsOS die Koordination der Fallkonferenzen. 
 

c.  Zusammenarbeit mit der Selbsthilfe  
Im Jahr 2021 wurde die Zusammenarbeit mit der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen ACHSE 
e.V. sowie dem Würzburger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen WAKSE fortgesetzt. Die gute Koopera-
tion zeigte sich u.a. in gemeinsamen Aktionen wie der Planung der Nationalen Konferenz zu Seltenen 
Erkrankungen in Berlin am 23. und 24.09.2021 und der gemeinsamen Arbeit im Nationalen Aktions-
bündnis für Menschen mit Seltenen Erkrankungen, der Kommission Seltene Erkrankungen der Deut-
schen Gesellschaft für Kinder- und Jugendmedizin sowie im Innovationsfondprojekt ZSE-DUO. 
 

d. Netzwerke  
Neben der oben beschriebenen Arbeit in den Deutschen Referenznetzwerken war das ZESE 2021 wei-
ter auch in der Arbeitsgemeinschaft der Zentren für Seltene Erkrankungen (AG ZSE) aktiv. Prof. Dr. H. 
Hebestreit ist seit Oktober 2020 Sprecher der AG ZSE.  
 

e. Drittmittelprojekte 
Duale Lotsenstruktur zur Abklärung unklarer Diagnosen in Zentren für seltene Erkrankungen (ZSE-
DUO). Die Rekrutierung in das vom Innovationsfond geförderte Projekt ZSE-DUO war bis 2021 durch 
die Corona-Pandemie verzögert, so dass 2021 eine nicht-kostenneutrale Verlängerung des Projekts 
beantragt wurde, die der Gemeinsame Bundesausschuss zwischenzeitlich genehmigte. Mit der Verlän-
gerung konnten die angestrebten Fallzahlen für das Projekt erreicht werden. 

Netzwerk des Bayerischen Arbeitskreises für Seltene Erkrankungen (BASE-Netz). Die gemeinsame Ar-
beit an dem Portal und der elektronischen Krankenakte wurde durch die fünf beteiligten Zentren des 
Bayerischen Arbeitskreises Seltene Erkrankungen BASE im Jahr 2021 fortgesetzt. Nach Beginn der zwei-
ten Förderphase des Projekts am 01.06.2021 wurde Augsburg als sechstes Zentrum in BASE-Netz auf-
genommen. 

1000 Klinische Genome für Seltene Erkrankungen in Bayern (Bavarian Genomes). Die Sammlung und 
Einlagerung von Biomaterialien für das Projekt wurde 2021 fortgesetzt und mit den Sequenzierungen 
der Genome begonnen. 

Collaboration Of Rare Diseases (CORD-MI). Dieses konsortienübergreifende Projekt der Medizininfor-
matik-Initiative wurde aufgrund der Covid-19-Pandemie bis zum 31.12.2022 verlängert. Das ZESE in 
Würzburg ist verantwortlich für das Arbeitspaket Studienprotokolle, Ethik und Datenschutz und in ver-
schiedene weiteren Arbeitspaketen intensiv eingebunden. 

Für weitere Informationen zu den Drittmittelprojekten siehe: 

ZSE-DUO: https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankun-
gen-zese/forschung/zse-duo/ 

BASE-Netz: https://www.base-netz.de  
Bavarian Genomes: https://www.bavarian-genomes.de/ 
CORD-MI:   https://www.medizininformatik-initiative.de/de/CORD  

https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/forschung/zse-duo/
https://www.ukw.de/behandlungszentren/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-zese/forschung/zse-duo/
https://www.base-netz.de/
https://www.bavarian-genomes.de/
https://www.medizininformatik-initiative.de/de/CORD
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2. Struktur des Zentrums für seltene Erkrankungen – Referenzzentrum 
Nordbayern und seiner Netzwerkpartner 

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen - Referenzzentrum Nordbayern (ZESE) ist eine Einrichtung des 
Universitätsklinikums Würzburg (UKW). Das Zentrum bietet eine zentrale Anlaufstelle für Anfragen von 
Betroffenen und Behandlern, die zum einen hilft, bei bekannter Diagnose den richtigen Experten bzw. 
die richtige Einrichtung zur Behandlung der Erkrankung zu finden, zum anderen aber auch für Patien-
ten mit unklaren Diagnosen zur weiteren Abklärung. Dem Zentrum sind krankheits-(gruppen-) spezifi-
sche Fachzentren zugeordnet. Weiterhin unterstützt das Zentrum in Kooperation mit anderen Einrich-
tungen des Universitätsklinikums Würzburg und der Universität Forschungsvorhaben und beteiligt sich 
an studentischer Lehre sowie ärztlicher Fort- und Weiterbildung. Eine enge Zusammenarbeit mit der 
Selbsthilfe ist uns auf allen Ebenen sehr wichtig. 2021 wurde als weiteres Typ B-Zentrum das Zentrum 
für genetische Innenohrstörungen (ZGI) gegründet. Die Struktur des Zentrums für Seltene Erkrankun-
gen - Referenzzentrum Nordbayern 2021 ist in Abbildung 1 dargestellt. 

 

 

Abbildung 1) Organigramm des Zentrums für Seltene Erkrankungen – Referenzzentrum Nordbayern 
am Universitätsklinikum Würzburg (Stand 17.01.2022) 
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Beteiligte Einrichtungen 
Die folgenden Kliniken, Institute und Einrichtungen in Würzburg sind eng mit dem Zentrum für Seltene 
Erkrankungen – Referenzzentrum Nordbayern verbunden:  

Kliniken: 

 Klinik und Poliklinik für Anästhesiologie 

 Klinik und Poliklinik für Allgemein- und Viszeralchirurgie, Gefäß- und Kinderchirurgie 

 Klinik und Poliklinik für Unfall- Hand-, Plastische und Wiederherstellungschirurgie 

 Klinik für Thorax-, Herz- und Thorakale Gefäßchirurgie 

 Klinik und Poliklinik für Urologie und Kinderurologie 

 Neurochirurgische Klinik und Poliklinik 

 Augenklinik und Poliklinik 

 Klinik und Poliklinik für Hals-, Nasen-, Ohrenkrankheiten, plastische und ästhetische Operati-
onen 

 Klinik und Poliklinik für Dermatologie, Venerologie und Allergologie 

 Neurologische Klinik und Poliklinik 

 Frauenklinik und Poliklinik 

 Kinderklinik und Poliklinik 

 Medizinische Klinik und Poliklinik I 

 Medizinische Klinik und Poliklinik II 

 Klinik und Poliklinik für Strahlentherapie 

 Klinik und Poliklinik für Psychiatrie, Psychosomatik, und Psychotherapie 

 Klinik und Poliklinik für Kinder- und Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und Psychotherapie 

 Poliklinik für Kieferorthopädie 

 Klinik und Poliklinik für Mund-, Kiefer- und Plastische Gesichtschirurgie 

 Poliklinik für Zahnerhaltung und Parodontologie 

 Orthopädische Klinik im König Ludwig Haus 

 Klinik und Poliklinik für Nuklearmedizin 

Institute: 

 Institut für Klinische Neurobiologie 

 Institut für Diagnostische und Interventionelle Radiologie 

 Institut für Klinische Transfusionsmedizin und Hämotherapie 

 Institut für Klinische Biochemie und Pathobiochemie 

 Institut für klinische Epidemiologie und Biometrie 

 Institut für Humangenetik 

Interdisziplinäre Einrichtungen: 

 Comprehensive Cancer Center (CCC) Mainfranken 

 Deutsches Zentrum für Herzinsuffizienz (DZHI) 

 Interdisziplinäre Biomaterial- und Datenbank 

Weitere Einrichtungen: 

 Interdisziplinäre Biomaterial- und Datenbank Würzburg (ibdw) 
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Kooperationen mit Dachorganisationen der Selbsthilfe 
Das Zentrum für Seltene Erkrankungen – Referenzzentrum Nordbayern arbeitet eng mit der Selbsthilfe 
zusammen. Neben der besonderen Kooperation mit der Allianz für Chronische Seltene Erkrankungen 
(ACHSE) e. V. und dem Würzburger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (WAKSE) als Dachorganisatio-
nen der Selbsthilfe bestehen über die Fachzentren enge Beziehungen zu vielen Krankheits- oder Krank-
heitsgruppen-spezifischen Vereinen der Selbsthilfe und/oder deren regionalen Vertretern. Zudem ver-
fügt das UKW über die Zertifizierung „Selbsthilfefreundliches Krankenhaus“.  

Fachzentren (Typ B Zentren) des ZESE 
Dem Zentrum für Seltene Erkrankungen – Referenzzentrum Nordbayern waren 2021 die folgenden 
krankheits- bzw. krankheitsgruppenspezifischen Fachzentren (Typ-B-Zentren nach NAMSE) zugeord-
net: 

 Christiane Herzog-Zentrum für Mukoviszidose Unterfranken  
 Craniofaciales Centrum Würzburg (CFCW) 
 Fabry Zentrum für interdisziplinäre Therapie Würzburg (FAZiT) 
 Interdisziplinäres Amyloidosezentrum Nordbayern  
 Sarkoidosezentrum  
 Würzburger Zentrum für Neurofibromatosen (WZNF)  
 Achalasiezentrum - Zentrum für Achalasie und andere Ösophagusmotilitätsstörungen  
 Zentrum für angeborene Blutzellerkrankungen  
 Zentrum für blasenbildende Autoimmundermatosen  
 Zentrum für genetische Herz- und Gefäßerkrankungen (ZGH) 
 Zentrum für genetische Innenohrstörungen (ZGI) 
 Zentrum für das Multiple Myelom  
 Zentrum für Deletionssyndrom 22q11.2 (ZEDE22q11) 
 Zentrum für endokrine Tumore (ZET)  
 Zentrum für kongenitale Katarakt  
 Zentrum für Maligne Hyperthermie  
 Zentrum für Primäre Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen  
 Zentrum für seltene Bewegungsstörungen 
 Zentrum für seltene Hormonstörungen  
 Zentrum für seltene kindliche Knochenerkrankungen  
 Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen  

 
 
Lokale und Nationale Netzwerke des ZESE zur Versorgung Seltener Erkrankungen 
Das ZESE ist aktives Mitglied in den folgenden Netzwerken: 

 Würzburger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (WAKSE: Selbsthilfegruppen zu Seltenen Er-
krankungen, Stadt Würzburg, ZESE) 

 Arbeitsgemeinschaft der Zentren für Seltene Erkrankungen in Deutschland (AG-ZSE) 

 Bayerischer Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (BASE) 

 Nationales Netzwerk von elf Zentren für Seltene Erkrankungen (Projekt ZSE-DUO) 

 Zusammenschluss deutscher Fachzentren für Seltene Erkrankungen CRANIO-Net  
 
 
Unterstützend ist das ZESE A-Zentrum in dem deutschen Referenznetzwerk CRANIO-Net, für das Sub-
netzwerk Andere Seltene Lungenerkrankungen im deutschen Referenznetzwerk für Seltene Lungener-
krankungen DeRN-LUNGE und für die Organisation zentrenübergreifender Fallkonferenzen im deut-
schen Referenznetzwerk für Seltene Knochenerkrankungen NetsOS tätig. 
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Darüber hinaus sind die Fachzentren des ZESE in verschiedene Netzwerke auf nationaler und interna-
tionaler Ebene eingebunden (z.B. in die Europäischen Referenznetzwerke Endo-ERN, ERN EURACAN, 
ERN LUNG, ERN Skin; ERN EuroBloodNet, ERN-RND und ERN-RITA Stand 31.12.2021). 
Im Jahr 2021 konnte die Fallkonferenz- und Konsil-Software Konsil-SE für die gemeinsame Bearbeitung 
von besonderen Patientenfällen auf nationaler Ebene etabliert werden. Die Software wurde aus dem 
Clinical Patient Management System der Europäischen Referenzwerke durch Anpassung auf die deut-
schen Bedürfnisse entwickelt. Konsil-SE wird auf Servern des Universitätsklinikums Würzburg gehostet 
und steht den Zentren für Seltene Erkrankungen in Deutschland sowie den Deutschen Referenznetz-
werken gegen eine Beteiligung an den Kosten zur Verfügung. 
 
 

3. Besondere Aufgaben 
a. Prozesse  

Die nicht-ärztliche Lotsin im Sekretariat des ZESE nimmt werktäglich Anfragen von Patienten, Angehö-
rigen und Behandlern entgegen und koordiniert zusammen mit den ärztlichen Lotsen das Vorgehen. 
Fragen zu konkreten Seltenen Erkrankungen oder Ansprechpartnern werden umgehend beantwortet 
und der Patient an die passenden Experten am Universitätsklinikum in Würzburg oder deutschlandweit 
vermittelt. Für Patienten mit unklarer Diagnose erfolgt die Abklärung anhand definierter Prozesse, die 
in Abbildung 2 zusammengefasst sind. 

 
 
Abbildung 2) Ablauf 
der Abklärung bei 
Verdacht auf eine Sel-
tene Erkrankung aber 
unklarer Diagnose. In-
terdisziplinäre Fallbe-
sprechungen finden 
wenigstens einmal 
pro Woche statt, die 
Ambulanz für unklare 
Diagnosen bietet Ter-
mine an drei Vormit-
tagen pro Woche an. 
Regionale und über-
regionale Fallkonfe-
renzen erfolgen alle 
1-2 Monate. 
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b. Standard-Operating Procedures (SOPs)  
Die Prozesse im Zentrum für Seltene Erkrankungen – Referenzzentrum Nordbayern sind in einer Reihe 
von Verfahrensanweisungen und Standard Operating Procedures geregelt: 

Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures für das A-Zentrum 

 Abklärung einer Patientin bzw. eines Patienten mit unklarer Diagnose 
(Freigabe 06.12.2021; letzte Überprüfung 06.12.2021) 

 Konzept zur Entwicklung von symptombezogenen Therapieempfehlungen und zur Organisa-
tion regelmäßiger Verlaufskontrollen bei Patienten mit weiterhin unklarer Diagnose (Frei-
gabe 25.01.2018; letzte Überprüfung 11.06.2020) 

 Nachverfolgung Patienten bei weiterhin unklarer Diagnose  
(Freigabe 14.12.2021) 

 Kernaufgaben/Funktionen des ZESE A-Zentrums 
(Freigabe 12.07.2021) 

 Patienteninformation zum Datenaustausch innerhalb der Europäischen Referenznetzwerke 
für Seltene Krankheiten zur Patientenbetreuung und Einrichtung von Registern über Seltene 
Krankheiten 
(Freigabe 18.06.2018; letzte Überprüfung 15.06.2020) 

 Aufnahme von Patienten in das CPMS der Europäischen Referenznetzwerke 
(Freigabe 18.06.2018; letzte Überprüfung 15.06.2020) 

 Interne interdisziplinäre Fallbesprechung des ZESE 
(Freigabe 02.12.2021) 

Übergeordnete Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures für das A- und die B-
Zentren 

 Zusammenarbeit zwischen dem Typ A-Zentrum und dem Typ B-Zentren im ZESE 
(Freigabe 31.07.2017; letzte Überprüfung 16.11.2021) 

 Überleitung von Patienten aus dem ZESE A-Zentrum in die B-Zentren oder in Spezialsprech-
stunden am Universitätsklinikum Würzburg 
(Freigabe 31.07.2017; letzte Überprüfung 16.11.2021) 

 Lob- und Beschwerdemanagement 
(Freigabe 19.09.2016; letzte Überprüfung 12.07.2021) 

 Fallkonferenzen des ZESE 
(Freigabe 02.12.2021) 

 Zentrenübergreifende Fallkonferenz  
(Freigabe 03.12.2021) 

 Vorbereitung und Durchführung des Whole Exome Sequencing für Patienten des ZESE in Ko-
operation mit dem Institut für Humangenetik 
(Freigabe 02.12.2021)  

 Konzept für die Lagerung und Verwaltung von Biomaterialien 
(Freigabe 02.12.2021) 

 Untersuchungsauftrag zur Exom-Sequenzierung 
(Freigabe 01.12.2021) 

 Management von genetischen Patientendaten am ZESE 
(Freigabe 10.12.2021) 

 Psychosoziale Versorgung am ZESE  
(Freigabe 02.12.2021)  
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Austausch Patientendaten 

 Digitaler Datenaustausch zwischen dem Universitätsklinikum und dem Institut für Humange-
netik in Würzburg 
(Freigabe 13.12.2021) 

 Patienteneinwilligung zur Datenübermittlung gem. §73Abs. 1 b SGB V 
(Freigabe 06.02.2017; letzte Überprüfung 18.03.2021) 

 Einverständniserklärung zur Datenweitergabe 
(Freigabe 21.04.2017; letzte Überprüfung 17.05.2021) 

 Patienteneinwilligung bei Zweitmeinung via FEX 
(Freigabe 16.07.2021) 

 Patienteneinwilligung bei Zweitmeinung via Airwatch englisch 
(Freigabe 06.02.2017; letzte Überprüfung 18.03.2021) 

 Austausch von Patientendaten über den Airwatch Content Locker  
(Freigabe 06.02.2017; letzte Überprüfung 18.03.2021) 

 Austausch von Patientendaten über FEX 
(Freigabe 16.07.2021) 

 Informationsblatt UKW-Datenaustausch-Service FEX  
(Freigabe 20.04.2021) 

Übergeordnete Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures der B-Zentren 

Christiane Herzog Zentrum für Mukoviszidose Unterfranken 

 Verfahrensanweisung Übergabe von Patienten Christiane Herzog-Zentrum für Mukoviszidose 
(letzte Überprüfung 08.07.2021) 

 Verfahrensanweisung zu klinischen Studien des Christiane Herzog-Zentrums für Mukoviszi-
dose (letzte Überprüfung 05.11.2020) 

 Verfahrensanweisung bei Erstdiagnose einer Mukoviszidose (Zystische Fibrose) (letzte Über-
prüfung 27.01.2020)  

 Verfahrensanweisung Statusberichte Christiane Herzog-Zentrum für Mukoviszidose (letzte 
Überprüfung 19.07.2021)  

 Verfahrensanweisung Agenda Teambesprechungen und „Muko–Treff“ Christiane Herzog-
Zentrum für Mukoviszidose (letzte Überprüfung 08.07.2021) 

 Verfahrensanweisung zum Management „Lungentransplantation bei Mukoviszidose“! (letzte 
Überprüfung 10.10.2019) 

 Intensivmedizinische Betreuung von Patienten mit Mukoviszidose am UKW (letzte Überprü-
fung 08.07.2021) 

 Verfahrensanweisung Therapieplanerstellung Christiane Herzog-Zentrum für Mukoviszidose 
(letzte Überprüfung 08.07.2021) 

Craniofaciales Centrum Würzburg (CFCW) 

 Prä- und postoperative Routinemaßnahmen bei neurochirurgischen Operationen im Kindes-
alter (letzte Überprüfung 05.03.2018) 

Fabry Zentrum für interdisziplinäre Therapie Würzburg (FAZiT) 

 Erhebung und Dokumentation von Patienten in Quelldokumenten (letzte Überprüfung 
01.09.2019) 

Würzburger Zentrum für Neurofibromatosen (WZNF) 

 Diagnostik & Operative Behandlung von Patienten mit Tumoren im Kleinhirnbrückenwinkel 
(letzte Überprüfung 16.12.2021) 
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 Diagnostik & Operative Behandlung von Patienten mit retrocochleärer Ertaubung (letzte 
Überprüfung 16.12.2021) 

 Klinische & Genetische Beratung bei Verdacht auf Neurofibromatose (letzte Überprüfung 
16.12.2021) 

Achalasiezentrum - Zentrum für Achalasie und andere Ösophagusmotilitätsstörungen 

 Diagnostisches work-up bei Patienten mit Dysphagie (letzte Überprüfung 05.05.2021) 

Zentrum für angeborene Blutzellerkrankungen 

 Einarbeitung Station Leuchtturm (letzte Überprüfung 08.07.2020) 

 Fieber in der Neutropenie (letzte Überprüfung 25.02.2021) 

 Handbuch Hämotherapie (letzte Überprüfung 13.08.2018) 

 QM-Handbuch Diagnostische Labore (letzte Überprüfung 22.07.2019) 

Zentrum für blasenbildende Autoimmundermatosen 

 VA Bullöses Pemphigoid (letzte Überprüfung 30.06.2020) 

 VA Schleimhautpemphigoid (letzte Überprüfung 25.02.2021) 

 VA Pemphigus (letzte Überprüfung 19.11.2020) 

Zentrum für Genetische Herz- und Gefäßerkrankungen (ZGH) 

 Kardiovaskuläre Erkrankungen mit genetischem Hintergrund (letzte Überprüfung 14.09.2020) 

Zentrum Deletionssyndrom 22q11.2 (ZEDE22q11) 

 SOP Standarddiagnostik 22q11 Ambulanz (letzte Überprüfung 16.02.2021) 

 SOP Standarddiagnostik Erwachsene 22q11 (letzte Überprüfung 16.02.2021) 

Zentrum für endokrine Tumore (ZET) 

 Perioperatives Management von Nebennierentumoren (letzte Überprüfung 27.12.2021)  

 Phäochromozytom/Paragangliom (letzte Überprüfung 25.12.2021)  

 Therapiepfad Nebennierenkarzinom (NN-Karzinom ACC) (letzte Überprüfung 27.11.2021)  

 Therapiepfad Anaplastisches Schilddrüsenkarzinom (SD-Karzinom ATC) (letzte Überprüfung 
03.11.2020) 

 LL Radioiodtherapie bei SD-Karzinom (Schilddrüsenkarzinom) (letzte Überprüfung 
21.06.2018) 

 Therapiepfad Medulläres Schilddrüsenkarzinom (letzte Überprüfung 09.12.2020) 

Zentrum für kongenitale Katarakt  

 Linsenoperationen bei Kindern (letzte Überprüfung 12.10.2021) 

 Augenärztliches Screening von Frühgeborenen (letzte Überprüfung 09.10.2019) 

 Kongenitale Cataract (letzte Überprüfung 01.12.2021) 

Zentrum für Maligne Hyperthermie  

 In-vitro-Kontraktur-Test (letzte Überprüfung 01.12.2019) 

 Muskelbiopsie zur MH Diagnostik (letzte Überprüfung 19.12.2019) 

 Befundmitteilung und Entlassmanagement (letzte Überprüfung 19.12.2019) 

 Entscheidungsfindung i.R. der MH Diagnostik (letzte Überprüfung 19.12.2019)  
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Zentrum für Primäre Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen  

 Analyse der Lymphozyten-Populationen (letzte Überprüfung 08.07.2019) 

 Patientensicherheit (letzte Überprüfung 08.07.2019) 

 Analyse der T-Zell Differenzierung (letzte Überprüfung 08.07.2019) 

 Analyse der B-Zell Differenzierung (letzte Überprüfung 08.07.2019) 

Zentrum für seltene Hormonstörungen  

 Hypophyseninzidentalom (letzte Überprüfung 25.12.2021) 

 Manifeste Hyperthyreose (letzte Überprüfung 15.10.2020) 

 Nebenniereninsuffizienz (letzte Überprüfung 02.11.2018) 

 Männlicher Hypogonadismus (letzte Überprüfung 29.4.2021) 

 Hyperprolaktinämie (letzte Überprüfung 10.10.2018) 

 Primärer Hyperaldosteronismus (letzte Überprüfung 22.4.2021) 

 Transsexualität (letzte Überprüfung 15.10.2020) 

 Screening Multiple Endokrine Neoplasie (letzte Überprüfung 27.12.2021) 

 Test SOP Pravideltest (letzte Überprüfung 27.12.2021) 

 Test SOP oGTT mit HGH Bestimmung / HGH-Suppressionstest (letzte Überprüfung 27.12.2021) 

 Test SOP NaCl Test (letzte Überprüfung 22.07.2021) 

 Test SOP Testung Aberante Rezeptoren bei Cushing (letzte Überprüfung 25.12.2021) 

 Test SOP Insulinhypoglykämietest (letzte Überprüfung 18.09.2021) 

 Test SOP GHRH-Arginin (letzte Überprüfung 14.07.2021) 

 Test SOP Dexamethason-Hemmtest (letzte Überprüfung 25.12.2021) 

 Test SOP Dexa-Lang-Test (letzte Überprüfung 15.10.2020 

 Test SOP CRH-Test (letzte Überprüfung 20.03.2021) 

 Test SOP ACTH-Test (letzte Überprüfung 14.07.2021) 

 Test SOP Hydrocortison-Resorptionskurve (letzte Überprüfung 11.08.2021) 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen  

 Polyneuropathien - interne Untersuchungsstandards (letzte Überprüfung 25.03.2019) 
 

 

c. Fallkonferenzen 
Das ZESE A-Zentrum nach NAMSE führt wöchentlich interdisziplinäre Fallbesprechungen zu Patienten 
durch, die mit Verdacht auf eine Seltene Erkrankung aber unklarer Diagnose an das ZESE überwiesen 
wurden [2021: 47 Termine, 161 Patienten besprochen]. An diesen Fallbesprechungen waren 2021 die 
folgenden Disziplinen regelhaft beteiligt: Humangenetik, Innere Medizin, Neurologie, Pädiatrie und 
Psychiatrie/Psychosomatik.  

Auf Ebene der Fachzentren (Typ B-Zentren nach NAMSE) des Zentrums für Seltene Erkrankungen fan-
den 2021 regelmäßig zusätzliche interdisziplinäre bzw. multiprofessionelle Fallkonferenzen statt, bei 
denen 4.215 Patienten des Universitätsklinikums Würzburg besprochen wurden.  
 
Auf Ebene des Referenzzentrums (Typ A-Zentrum nach NAMSE) sowie der Fachzentren (Typ B-Zentren 
nach NAMSE) des Zentrums für Seltene Erkrankungen wurden weiterhin 220 Patienten anderer Klini-
ken in interdisziplinären Fallkonferenzen diskutiert.   
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d. Prozesse / Maßnahmen zur Qualitätssicherung 

Verbesserung der Abläufe am ZESE 

Die Abläufe im ZESE zur Abklärung von Patienten mit unklaren Diagnosen von Anmeldung bis Abschluss 
der Fallbearbeitung mittels Arztbrief können möglicherweise für die Patienten vereinfacht und insge-
samt beschleunigt werden. Im Jahr 2019 wurde im Rahmen des BASE-Netz-Projekts mit der Einrichtung 
eines webbasierten Anmeldeportals für Patienten mit integrierter elektronischer Fallakte begonnen. 
Diese Plattform wurde 2020 und 2021 weiterentwickelt. Weiterhin wurden die Dauer folgender rele-
vanter Teilprozesse systematisch analysiert: 

1) Zeit [in Tagen] zwischen Erstkontakt durch die Patienten/anmeldenden Ärzte mit dem ZESE 
und der internen, interdisziplinären Fallbesprechung auf Basis folgender, vollständig einge-
gangener Unterlagen: 

 Fragebogen zur Krankheitsgeschichte 

 Anmeldebogen durch den Zuweiser 

 Datenschutzerklärung 

 Überweisung / Kostenübernahmeerklärung 

 medizinische Unterlagen 
 

2) Zeit [in Tagen] zwischen Fallbesprechung und Versand des vorerst abschließenden Arztbrie-
fes 

a. Zeit zwischen Fallbesprechung und Vorstellung in der Sprechstunde für unklare Diag-
nosen 

b. Zeit zwischen Vorstellung und Versand des vorerst abschließenden Arztbriefes 

 

►  Ziel für 2021 war, im Regelfall folgende Zeitintervalle einzuhalten: 

zu Punkt 1)  maximal 50 Tage vom Zeitpunkt des Erstkontakts bis zur internen Fallbesprechung.  
Dieser Zeitraum gliedert sich in zwei Perioden: die Dauer vom Erstkontakt bis zur 
Vervollständigung der Unterlagen durch Patient/Angehörige und dem betreuenden 
Arzt und dem anschließenden Zeitraum bis zur interdisziplinären Fallbesprechung.   
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  Von insgesamt 138 Patienten, die 2021 in der Fallbesprechung vorgestellt 
wurden, wurden 61 Patienten (38%) erst nach über 50 Tagen nach erstem 
Kontakt mit dem ZESE in der interdisziplinären Fallbesprechung vorgestellt.  

Analyse der Gründe für eine Latenz >50 Tage: 
a. Die Unterlagen des Patienten blieben lange unvollständig. 
b. In einzelnen Fällen ergaben sich Wartezeiten nach Vervollständigung der Unterlagen bis 

zur interdisziplinären Besprechung der Patienten durch die Vielzahl der Patientenanfra-
gen. 

 
2021 durchgeführte Maßnahmen zur Prozessoptimierung: 

a. Das BASE-Netz-Portal zur digitalen Anmeldung von Patienten am ZESE sowie zur Übermitt-
lung medizinischer Befunde wurde am 23.02.2021 durch Staatsminister Bernd Sibler frei-
geschaltet und wird seither von der weit überwiegenden Mehrzahl der Patienten genutzt. 

b. Schulung des administrativen Personals zur Unterstützung im Anmeldeprozess.  
 
Geplante Schritte zur Prozessoptimierung:  

a. Weiterentwicklung v.a. bzgl. der Benutzerfreundlichkeit des BASE-Netz Anmeldeportals.  
b. Ausweitung der Fallbesprechungen nach Anfragesituation (Erhöhung der Fallbespre-

chungsfrequenz oder Verlängerung der einzelnen Besprechungen). 
 

zu Punkt 2) maximal 120 Tage von Fallbesprechung bis zum Versand des vorerst abschließenden 
Arztbriefs. Dieser Zeitraum beinhaltet ggf. eine oder mehrere ambulante Vorstellun-
gen – z.T. mit Durchführung von Spezialdiagnostik – sowie zentrumsinterne, einrich-
tungsinterne und/oder einrichtungsübergreifende Fallkonferenzen. Letztgenannte 
Konferenzen finden in verschiedenen Netzwerken mit weiteren Zentren für Seltene 
Erkrankungen in Deutschland statt.   

38%; 61

62%; 100

Prozess Erstkontakt bis interdisziplinäre 
Fallbesprechung 2021

Differenz Tage Erstkontakt
bis Fallbesprechung > 50

Differenz Tage Erstkontakt 
bis Fallbesprechung ≤ 50
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  Von insgesamt 133 Patienten, die in der Fallbesprechung interdisziplinär dis-
kutiert wurden, erhielten 56 Patienten (42%) erst nach über 120 Tagen nach 
der Fallbesprechung den vorerst abschließenden Arztbrief.  

 

Analyse der Gründe für eine Latenz >120 Tage: 
a. Nach der Fallbesprechung wurden weitere medizinische Unterlagen angefordert, die nur 

mit Latenz eingingen.  
I. Zusätzlich erforderliche medizinische Unterlagen lagen dem Patienten nicht vor 

II. Der Haus- / Facharzt war schwer erreichbar 
b. Verzögerung der Fallbearbeitung durch Konsilanfragen des ZESE bei ärztlichen Experten 

bzw. Abwarten der Ergebnisse der klinikumsinternen und zentrumsübergreifenden Fall-
konferenzen  

c. Latenz bis zur Vorstellungstermin in der Präsenzsprechstunde  
I. Komplexe Terminplanung (Koordination der multiplen Diagnostik) 

II. COVID-19 Pandemie (zeitweise war nur Notfallbehandlung zulässig) 
III. Absage vereinbarter Termine durch die Patienten 
IV. Verschiebung von Terminen aufgrund einer Erkrankung des Arztes im Zentrum  

d. Lange Latenz bis zum Abschluss des Arztbriefes  
I. Verzögertes Diktat des Arztbriefes, u.a. wegen Erkrankung / Urlaub 

II. Verzögertes Schreiben des Arztbriefes, u.a. wegen Erkrankung / Urlaub  
III. Mehrere Korrekturdurchläufe bei komplexer Symptomatik / Erkrankung 
IV. Verzögerungen im Unterschriftsverfahren, u.a. wegen Erkrankung / Urlaub 

In der Regel gab es für den Versand des Arztbriefes nach mehr als 120 Tagen mehrere der o.g. Prob-
leme im komplexen Prozess zwischen Fallkonferenz und Versand des Arztbriefes.  

42%; 56

58%; 77

Prozess interdisziplinäre Fallbesprechung 
bis Versand des Arztbriefes 2021

Differenz Tage
Fallbesprechung bis Arztbrief
> 120

Differenz Tage 
Fallbesprechung bis Arztbrief 
≤ 120
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2021 durchgeführte Maßnahmen zur Prozessoptimierung: 
a. Schulung des administrativen Personals zur Unterstützung bei der Vervollständigung der 

medizinischen Unterlagen. 
b. Vertretung des Arztes in der Sprechstunde bei kurzfristigem Ausfall, soweit möglich. 
c. Erweitertes Angebot telemedizinischer Sprechstunden.  
d. Erarbeitung einer SOP zur Arztbrieferstellung. 

 
 
Geplante Schritte zur Prozessoptimierung:  

a. Sprechstunde und Diagnostik für Patienten in der Umgebung an separaten Terminen 
(über mehrere Termine verteilt) planen. 

b. Fixe Vertretungsregelung der Ärzte im ZESE, um Terminverschiebungen weiter zu redu-
zieren. 

c. Weitere Optimierung des Prozesses bei der Arztbrieferstellung mit Anpassung der SOP. 
 
 

Verbesserung der medizinischen Betreuung am ZESE 

Die Erfahrung der vergangenen Jahre bei der Betreuung von Patienten mit unklarer Diagnose hat ge-
zeigt, dass viele Patienten eine psychiatrisch-psychosomatische (Co-)Morbidität haben. Diese kann so-
wohl bei Patienten mit dann letztendlich gesicherter Seltener Erkrankung bestehen als auch bei Pati-
enten mit einer häufigen Erkrankung, deren Symptomatik jedoch durch die psychiatrisch-psychosoma-
tische (Co-)Morbidität untypisch erscheint. Auch brauchen die betroffenen Patienten eine entspre-
chende Versorgung. 

Um die Diagnosefindung bei Patienten mit unklarer Diagnose zu verbessern und zu verkürzen, wurde 
im Rahmen des vom Innovationsfond geförderten Projekts ZSE-DUO die gemeinsame Patientenbetreu-
ung durch einen somatischen Arzt, z.B. für Neurologie, und einen Arzt für Psychiatrie und Psychothe-
rapie oder für Psychosomatische Medizin und Psychotherapie etabliert. Die genauen Abläufe wurden 
in einer SOP „Duale Lotsenstruktur“ beschrieben. 
 
In den B-Zentren wurden neben SOPs, Qualitätszirkeln, Registerteilnahme, Benchmarking sowie Team- 
und Fallbesprechungen folgende Zertifizierungen durchgeführt, um die Qualität in den Zentren sicher-
zustellen: 

 Christiane Herzog Zentrum: muko. zert (Zertifikat vom 10.11.2020, gültig bis 09.11.2023). 

 Zentrum für blasenbildende Autoimmundermatosen: Akkreditierung D-ML-13450-01-00 gültig 
bis 26.06.2023: Im Dezember 2021 erfolgte in den medizinischen Laboren und in den Diagnos-
tik Laboren das Überwachungsaudit. DIN EN ISO 9001:2015: Im Mai 2021 wurde in der Klinik 
und Poliklinik ein Überwachungsaudit durch den TÜV Nord durchgeführt.  

 Zentrum für das Multiple Myelom: JACIE-Zertifizierung (Zertifikat vom 07.01.2018, gültig bis 
06.01.2023)  
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d. Fallzahlen und Fallbearbeitung am A-Zentrum 

Im Jahr 2021 gab es 341 Anfragen zu Patienten an die Lotsen des ZESE A-Zentrums. Von diesen wurden 
47 Patienten in der Sprechstunde für unklare Diagnosen gesehen und 62 Patienten wurden innerhalb 
des Universitätsklinikums Würzburg oder an andere Zentren für Seltene Erkrankungen in Deutschland 
weitergeleitet. Bei 107 Patienten erfolgte eine Begutachtung der Erkrankung auf Grundlage der ver-
fügbaren Unterlagen mit Empfehlungen zum weiteren Vorgehen und 10 Patientenfälle befanden sich 
noch in Bearbeitung. Bei 4 Patienten war die Anfrage formal unvollständig und bei 111 Patienten 
wurde die Bearbeitung des Falls vor Abschluss des Prozesses beendet (u.a. Zurückziehen der Anfrage 
durch den Patienten, relevante Unterlagen trotz mehrfacher Erinnerung nicht zur Verfügung gestellt).  

 

 

 

 

4. Anzahl und Beschreibung der (mit-)gestalteten Fort- und Weiterbil-
dungsveranstaltungen des ZESE und seiner Typ B-Zentren im Jahr 2021 

Zentrum/ betreute Erkrankungen bzw. Erkrankungsgruppen/Fort- und 
Weiterbildungsveranstaltungen 

Datum der Veranstaltung 

A-Zentrum 

Nationale Konferenz Seltene Erkrankungen  23.-24.09.2021 

Treffen der Arbeitsgemeinschaft der Zentren für Seltene Erkrankungen 
(AG ZSE) 

15.06.2021 

13%

18%

31%

4%

1%

33%

Fallzahlen A-Zentrum 2021

ambulante Sprechstundentermine A-
Zentrum

Weiterleitung intern und extern

Bearbeitung auf Aktenlage

Anfragen in Bearbeitung

Anfrage formal unvollständig

Anfrage deaktiviert



 
16 

 
Zentrum für Seltene Erkrankungen – Referenzzentrum Nordbayern Jahresbericht 2021 

Interdisziplinäre klinikumsinterne Fallkonferenzen des ZESE (von der Bay-
erischen Ärztekammer als Fortbildungsveranstaltung anerkannt) 

18.03.2021 
20.05.2021 
22.07.2021 
16.09.2021 
18.11.2021 

Journal Club des ZESE  17.12.2021 

Wahlfach Seltene Erkrankungen  Sommer- und Wintersemester 

 

Christiane Herzog Zentrum für Mukoviszidose Unterfranken  

16. Würzburger Mukoviszidosefortbildung   17.04.2021 

Craniofaciales Centrum Würzburg  (CFCW) 

Kurs Pädiatrische Neurochirurgie (St. Augustin) / Faculty 24.-26.02.2021 

Virtuelles Treffen Apert (zusammen mit Selbsthilfe) 13.03.2021 

Weiterbildungstagung der Neurochirurgischen Akademie, Organisation 
und Faculty 

05.11.2021 

Fabry Zentrum für interdisziplinäre Therapie Würzburg (FAZiT)  

Stationsärzte (M32) Fortbildung: 'Klinisches Bild der Morbus-Fabry-
Krankheit' 

08.06.2021 

Pflege (M32) Fortbildung: 'Klinisches Bild der Morbus-Fabry-Krankheit' 15.06.2021 

WORLD Lysosomal Disease congress Moderated Postersession 07. – 12.02.2021 

Medizinische Klausurtagung 11.-12.06.2021 

3 nationale Austauschmeetings bei Industrie Symposien 2. Halbjahr 2021 

ZESE Studenten Praktikum 15.11.2021 

Würzburger Zentrum für Neurofibromatosen (WZNF) 

Neuropathy in Neurofibromatosis Types 1, 2 and 3 21.05.2021 

Life threatening meningiomas in NF2: An indication for Peptide Recptor 
Radionuclide Therapy 

09.06.2021 

DFG Kick off Meeting: Neurofibromatosis 23.07.2021 

Sektion Periphere Nerven der DGNC: Leitlinie Nerventumoren 28.09.2021 

Neuropathy in Nerven Tumors 06.10.2021 

Zentrum für angeborene Blutzellerkrankungen  

Update Pyruvatkinasemangel 20.07.2021 

Mitapivat bei Pyruvatkinasemangel 02.10.2021 

Zentrum für blasenbildende Autoimmundermatosen  

Laminin 332 Biochip IF 14.04.2021 

MUM Konferenz  27.05.2021 
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Fallstricke der AI-Befundung  08.07.2021 

JC Pemphix-Trial 30.09.2021 

59. Kolloquim der WDG (SHP, DHD) 10.11.2021 

MUM Konferenz 09.12.2021 

Zentrum für Genetische Herz- und Gefäßerkrankungen (ZGH) 

Patientenseminar: Online-Seminar Thema „Q&A: Covid-19 und Kardio-
myopathien – Experten beantworten ihre Fragen“ 

27.02.2021 

Fernsehbeitrag  des SWRs im Rahmen der Gesundheitssendung "Doc Fi-
scher" 

11.10.2021 

Weiterbildungsveranstaltung für Herzinsuffizienzschwestern für Genetik 14.12.2021 

Zentrum für genetische Innenohrstörungen (ZGI) 

33rd Course on Microsurgery of the Middle Ear and Auditory Implants in-
cluding HEARRING – Advanced Training on Comprehensive Hearing Res-
toration 

01. – 03.03.2021 

Zentrum für das Multiple Myelom  

Post-ASH 27.01.2021 

Bewegungstherapie: Stellenwert in der Behandlung hämatologischer Er-
krankungen 

02.10.2021 

Bewegungstherapie: Stellenwert in der Behandlung hämatologischer Er-
krankungen 

23.10.2021 

4. Digitales Myelomforum 20.11.2021 

Zentrum für Deletionssyndrom 22q11.2 (ZEDE22q11) 

Vorstellung DZPP 26.01.2021 

Vorstellung der Beschäftigungstherapie 30.03.2021 

Neuro-kognitive Prozesse als Mediatoren von Psychotherapie 29.06.2021 

Effekte von Angst- und Depressionsprävention 27.07.2021 

Fallkonferenz Transition 21.09.2021 

Vorstellung und Kooperation der Stiftung Hör- und Sprachförderung und 
Dr.-Karl-Kroiß-Schule 

12.10.2021 

Krisenstrategien: Telefoncoaching 09.11.2021 

Vorstellung der neuen Professur Lernprozesse in der Entwicklungspsychi-
atrie, -psychotherapie und –prävention 

07.12.2021 

Zentrum für endokrine Tumore (ZET) 

12. Fortbildung Praktische Endokrinologie  17.03.2021 

13.Fortbildung Praktische Endokrinologie 29.09.2021 

Zentrum für kongenitale Katarakt 

Standard-Vorgehen bei Congenitaler Cataract 11.03.2021 
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Besonderheiten bei der Refraktion und Kontaktlinsenanpassung bei con-
genitaler Cataract 

18.03.2021 
16.09.2021 

Fallbesprechungen Congenitale Cataract Jeden 2. Monat 

Aphakieglaukom 08.07.2021 

Zentrum für Maligne Hyperthermie 

Falldiskussionen und MH Journal Club 18.02.2021 

Falldiskussionen und MH Journal Club 18.03.2021 

Falldiskussionen und MH Journal Club 15.04.2021 

Falldiskussionen und MH Journal Club 08.07.2021 

Falldiskussionen und MH Journal Club 18.08.2021 

Falldiskussionen und MH Journal Club 14.10.2021 

Falldiskussionen und MH Journal Club 04.11.2021 

Falldiskussionen und MH Journal Club 16.12.2021 

Zentrum für seltene Bewegungsstörungen 

Neuroforum jeden Mittwoch im Semester 

Neurowissenschaftliches Grundlagenseminar jeden Donnerstag im Semester 

Motorik-AG der Neurologischen Klinik 1x pro Monat im Semester 

Studentenunterricht Wahlfach ZESE 1x pro Semester 

Fortbildung für Selbsthilfegruppen unregelmäßig 

Zentrum für seltene Hormonstörungen 

Praktische Endokrinologie 17.03.2021 

Praktische Endokrinologie 29.09.2021 

Zentrum für seltene kindliche Knochenerkrankungen 

HPP Infotage (Selbsthilfe) 22. – 24.10.2021 

Deutscher Kinderärztekongress/Rheumakongress Berlin - Workshop: Sel-
tene Erkrankungen an Muskel und Knochen 

08.10.2021 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen  

Autoantikörper und Immunneuropathien - klinisch relevante Aspekte 12.05.2021 

Neue Therapien bei Motoneuronerkrankungen: SMA & ALS 09.06.2021 
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5. Darstellung der Maßnahmen zum strukturierten Austausch über Thera-
pieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren für Sel-
tene Erkrankungen  

 
Das ZESE nimmt über verschiedene Netzwerke an einem strukturierten Austausch über Therapieemp-
fehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren für Seltene Erkrankungen teil. 
Im Netzwerk ZSE-DUO fanden regelmäßige Fallkonferenzen unter Beteiligung mehrerer Zentren für 
Seltene Erkrankungen statt. Die Vorbereitung, der Ablauf und die Zusammenfassung der Ergebnisse 
dieser Fallkonferenzen sind in einem entsprechenden SOP-Dokument geregelt.  
Vertreter der B-Zentren sind an der Erstellung von Leitlinien beteiligt und nehmen an Qualitätszirkeln 
sowie Benchmarking-Treffen national und international teil, bei denen die Behandlungserfolge struk-
turiert evaluiert und verbessert werden.  
Viele Typ B-Zentren des ZESE sind in nationale Referenznetzwerke eingebunden, die neben der Erstel-
lung von Leitlinien auch zentrenübergreifende Fallkonferenzen durchführen. 
Die Europäischen Referenznetzwerke (ERNs) führen mit Beteiligung europäischer Expertenzentren 
Fallbesprechungen zur Diagnosefindung und Therapieempfehlungen durch, an denen Vertreter des 
Universitätsklinikums Würzburg, die in den jeweiligen Netzwerken aktiv sind, teilnehmen. Der Ablauf 
dieser Fallkonferenzen ist durch die Europäische Kommission und die Leitung des jeweiligen ERNs so-
wie die Struktur der IT-Plattform Clinical Patient Management System vorgegeben.  
Des Weiteren tragen die digitale Patientenakte BASE-Netz, die seit Februar 2021 aktiv von fünf ZSEs 
verwendet wird, sowie gemeinsam erstellte Leitlinien zum strukturieren Austausch zwischen den ZSEs 
bei.  
 
 
 

6. Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherten Diagnosen ge-
genüber bisher unklaren Diagnosen 

Insgesamt wurden im ZESE mit seinen angeschlossenen B-Zentren bei 454 Patienten mit bisher unkla-
ren Diagnosen durch humangenetische Analysen eine Diagnose gesichert.  

 

7. Leitlinien und Konsensuspapiere, an denen das ZESE und seine B-Zentren 
mitgearbeitet haben (nur Leitlinien, die aktuell in Entwicklung sind) 

Christiane Herzog-Zentrum für Mukoviszidose Unterfranken 

 AWMF: 026-022: S3 Leitlinie: Lungenerkrankung bei Mukoviszidose: Pseudomonas aeruginosa 
(in Entwicklung) 

Craniofaciales Centrum Würzburg (CFCW) 

 AWMF: 007-108. S2k-Leitlinie: Diagnostik und Therapie von Patienten mit Kraniosynostosen 
(in Entwicklung) 

Fabry Zentrum für interdisziplinäre Therapie Würzburg (FAZiT) 

 AWMF: 030-134: S2-Leitlinie: Diagnose und Therapie des Morbus Fabry (in Entwicklung) 

Interdisziplinäres Amyloidosezentrum Nordbayern 

 Diagnosis and treatment of cardiac amyloidosis: position statement of the German Cardiac 
Society (DGK) https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33459839/   

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33459839/
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Würzburger Zentrum für Neurofibromatosen (WZNF)  

 AWMF: 032-044OL. S3 Leitlinie: Adulte Weichgewebesarkome (in Entwicklung) 

 AWMF: 008-024. S2e-Leitlinie: Periphere Nerventumore (in Entwicklung) 

Zentrum für angeborene Blutzellerkrankungen  

 AWMF: 025-018. S1-Leitlinie: Hereditäre Sphärozytose (in Entwicklung) 

 Onkopedia Leitlinie: Beta Thalasämie (in Vorbereitung) 
https://www.onkopedia.com/de/onkopedia/guidelines/beta-thalassaemie/@@guide-
line/html/index.html  

 AWMF: Leitlinie Diagnostik von Thrombozytenerkrankungen (in Vorbereitung)  

 AWMF: 025-021: S1 Leitlinie: Eisenmangelanämie (in Entwicklung) 

Zentrum für blasenbildende Autoimmundermatosen  

 AWMF: 013-102. S2k Leitlinie: Diagnostik und Therapie des Schleimhautpemphigoids (in Ent-
wicklung) 

 Updated S2K guidelines on the management of pemphigusvulgaris and foliaceus initiated by 
the european academy of dermatology and venereology (EADV) 08/2020 https://pub-
med.ncbi.nlm.nih.gov/32830877/  

Zentrum für Genetische Herz- und Gefäßerkrankungen (ZGH) 

 Gendiagnostik bei kardiovaskulären Erkrankungen – Konsensuspapier der Deutschen Gesell-
schaft für Kardiologie (DGK) und der Deutschen Gesellschaft für Pädiatrische Kardiologie 
(DGPK)- (in Bearbeitung) 

Zentrum für das Multiple Myelom  

 AWMF 018-035OL: S3-Leitlinie: Diagnostik, Therapie und Nachsorge für Patienten mit mono-
klonaler Gammopathie unklarer Signifikanz (MGUS) oder Multiplem Myelom (in Entwicklung) 

 AWMF: 032-054OL. S3-Leitlinie: Supportive Therapie bei onkologischen PatientInnen – inter-
disziplinäre Querschnittsleitlinie (in Entwicklung) 

 Allogene Stammzelltransplantation:  
https://www.dag-kbt.de/Leitlinie_zur_autologen_SCT.html (in Überarbeitung) 

Zentrum für Deletionssyndrom 22q11.2 

 AWMF 028-049: S3 Leitlinie: Deletions- und Duplikationssyndrom 22q11.2 im Kindes-, Jugend- 
und Erwachsenenalter (in Entwicklung) 

Zentrum für endokrine Tumore (ZET)  

 Leitung der Koordination des Updates europ. Leitlinie für das Nebennieren-Inzidentalom (Ver-
öffentlichung für Q1/2023 vorgesehen) 

 Leitung und Koordination: First German Guideline in Diagnostics und Therapy of Clinically Non-
Functioning Pituitary Tumors. Deutschbein et al. Experimental and clinical endocrinology & di-
abetes 2021 

Zentrum für Maligne Hyperthermie 

 Consensus guidelines on perioperative management of malignant hyperthermia suspected or 
susceptible patients from the European Malignant Hyperthermia Group. British Journal of 
Anaesthesia 2021. https://www.sciencedirect.com/science/arti-
cle/pii/S000709122030787X?via%3Dihub  

Zentrum für Primäre Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen  

 AWMF: 185-004. S1 Leitlinie: Chronisch nicht-bakterielle Osteomyelitis (CNO/CRMO) im Kin-
desalter (in Entwicklung)  

https://www.onkopedia.com/de/onkopedia/guidelines/beta-thalassaemie/@@guideline/html/index.html
https://www.onkopedia.com/de/onkopedia/guidelines/beta-thalassaemie/@@guideline/html/index.html
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/32830877/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/32830877/
https://www.dag-kbt.de/Leitlinie_zur_autologen_SCT.html
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S000709122030787X?via%3Dihub
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S000709122030787X?via%3Dihub
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Zentrum für seltene Bewegungsstörungen  

 AWMF: 030-039: S1 Leitlinie: Dystonie (Stand 01.02.2021 und gültig bis 31.01.2026) 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen 

 Ursachenabklärung einer Polyneuropathie, Lehmann et al. 2021 

 Chance or challenge, spoilt for choice? New recommendations on diagnostic and therapeutic 
considerations in hereditary transthyretin-amyloidosis with polyneuropathy – the Ger-
man/Austrian position. Dohrn et al. 2021 

 
 

8. Nennung der Studien zu seltenen Erkrankungen, an denen das Zentrum 
teilnimmt  

Laufende Projekte und Studien des A-Zentrums in 2021 

 ZSE-DUO: Duale Lotsenstruktur zur Abklärung unklarer Diagnosen in Zentren für seltene Er-
krankungen (Sponsor: Gemeinsamer Bundesausschuss; Innovationsausschuss) 

 CORD-MI: Collaboration on Rare Diseases – Medizininformatik-Initiative (Sponsor: BMBF) 

 Bavarian Genomes: 1000 Klinische Genome für Seltene Erkrankungen in Bayern (Sponsor: Bay-
erisches Staatsministerium für Wissenschaft und Kunst) 

 Netzwerk des Bayerischen Arbeitskreises für Seltene Erkrankungen BASE-Netz (Sponsor: Bay-
erisches Staatsministerium für Wissenschaft und Kunst) 

Laufende Projekte und Studien der B-Zentren in 2021 

Christiane Herzog-Zentrum für Mukoviszidose Unterfranken  

 VX18-809-127: A Non-interventional Study in Germany and Austria to Describe the Standard 
of Care, Reasons for Changes in Cystic Fibrosis Therapy Decisions, and Healthcare Resource 
Utilization in F508del Homozygous Cystic Fibrosis Patients Who Initiated Orkambi® Treatment 
Between the Ages of 2 Through 11 Years  

 VX17-445-105: A Phase 3, Open-label Study Evaluating the Long-term Safety and Efficacy of 
VX-445 Combination Therapy in Subjects With Cystic Fibrosis Who Are Homozygous or Heter-
ozygous for the F508del Mutation  

 VX18-445-110: A Phase 3, Open-label Study Evaluating the Long-term Safety and Efficacy of 
VX-445 Combination Therapy in Subjects With Cystic Fibrosis Who Are Heterozygous for the 
F508del Mutation and a Gating or Residual Function Mutation (F/G and F/RF Genotypes)  

 Characterisation of mucoid Staphylococcus aureus recovered from the airways of cystic fibro-
sis patients: prevalence, impact on clinical course and detailed analysis. 

 Ermittlung der optimalen Belastungssteigerung für eine Fahrradergometrie bei chronischen 
Lungenerkrankungen 

 Rapid and contrast-free 3D-UTI MRI to assess ventilation and perfusion in people with cystic 
fibrosis and primary ciliary dyskinesia 

Fabry Zentrum für interdisziplinäre Therapie Würzburg (FAZiT) 

 MODIFY: Efficacy and Safety of Lucerastat Oral Monotherapy in Adult Subjects With Fabry 
Disease: Randomisierte, doppelblinde, placebokontrollierte, multizentrische Parallel-gruppen-
studie der Phase III zur Untersuchung der Wirksamkeit und Sicherheit von Lucerastat auf neu-
ropathische Schmerzen bei Patienten mit Morbus Fabry  
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 MODIFY-OLE: A multi-center, open-label, uncontrolled, single-arm, extension study to deter-
mine the long-term safety and tolerability of oral lucerastat in adult subjects with Fabry dise-
ase: Multizentrische, offene, unkontrollierte, einarmige Verlängerungsstudie zur Bestimmung 
der langfristigen Sicherheit und Verträglichkeit von Lucerastat bei erwachsenen Patienten mit 
Morbus Fabry 

 HEAL-FABRY: Monozentrische Prospektive Beobachtungsstudie: Prospektive Fabry-Kohorten-
studie zur Evaluation von Prädiktoren für das Auftreten von Herzinsuffizienz und plötzlichem 
Herztod 

 MARVEL 1: A Fabry Disease Gene Therapy Study 

 Fabry-Registry NXT: Multizentrische Prospektive Beobachtungsregisterstudie 

 FollowMe: Safety-Registry: Multizentrische Prospektive Beobachtungsregisterstudie 

 Beobachtungsstudie für Patienten mit Morbus Fabry mit Fokus auf Medikamenteneinnahme, 
Lebensqualität und Schmerzkontrolle: Monozentrische prospektive Beobachtungsstudie 

 Deutsche Multizentrische Beobachtungsstudie für Patienten mit Morbus Fabry unter Chape-
rontherapie mit Migalastat-HCl (Galafold) 

 Morbus Fabry in Hochrisikopatienten mit linksventrikulärer Hypertrophie: Prävalenz und Im-
plementierung eines klinischen Scores 

Interdisziplinäres Amyloidosezentrum Nordbayern  

 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) , ALN-TTRSC02 

 A Phase 3 Global, Double-Blind, Randomized, Placebo‑Controlled Study to Evaluate the Effi-

cacy and Safety of ION-682884 in Patients with Transthyretin‑Mediated Amyloid Cardiomyo-
pathy (ATTR CM); ION-682884-CS2 

 CAEL101-301: A Study to Evaluate the Effectiveness and Safety of CAEL-101 in Patients With 
Mayo Stage IIIb AL Amyloidosis 

Würzburger Zentrum für Neurofibromatosen (WZNF)  

 KFO 5001 "Resolve Pain", Projekt P2 NF-Neuropathie 

 KOMET D134BC00001 "A Phase III, Multicentre, International Study with a Parallel, Random-
ised, Double-blind, Placebo-controlled, 2 Arm Design to Assess the Efficacy and Safety of Selu-
metinib in Adult Participants with NF1 who have Symptomatic, Inoperable Plexiform Neurofi-
bromas" 

Achalasiezentrum - Zentrum für Achalasie und andere Ösophagusmotilitätsstörungen  

 Peroral Endoscopic Versus Laparoscopic Myotomie for Treatment of Idiopathic Achalasie: A 
Prospective Randomized Multicenter Trial 

 Genetikstudie Achalasie 

Zentrum für angeborene Blutzellerkrankungen  

 A phase 3, randomized, double-blind, placebo-controlled study to evaluate the efficacy and 
safety of AG-348 in not regularly transfused adult subjects with Pyruvate Kinase Deficiency 
(Protocol AG348-C-006) 

 An open-label, multicenter, extension study of AG-348 in adult subjects with Pyruvate Kinase 
Deficiency previously enrolled in AG-348 studies (Protocol AG348-C-011) 

 Pyruvate Kinase Deficiency Global Longitudinal Registry (Protocol AG348-C-008) 

 Fanconi Anemia Registry 01 

 Patientenregister Seltene Anämien  

 Patientenregister Sichelzellkrankheit  
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Zentrum für blasenbildende Autoimmundermatosen  

 TPV11: A multi-centre, open-label, phase 1 study, Part A single ascending dose and Part B mul-
tiple dose, to evaluate the safety, tolerability and pharmacokinetics, and to explore early signs 
of effectiveness of induction of antigen-specific immune tolerance with TPM203 in pemphigus 
vulgaris patients 

 ARGX-113-1904 EudraCT: 2020-002915-23 A Randomized, Double-Blinded, Placebo-Con-
trolled Trial to Investigate the Efficacy, Safety, and Tolerability of Efgartigimod PH20 SC in Adult 
Patients With Pemphigus (Vulgaris or Foliaceus) (ADDRESS) 

 ARGX-113-1905 EudraCT: 2020-002917-16 An Open-Label, Multicenter, Follow-up Trial of 
ARGX-113-1904 to Evaluate the Safety, Tolerability, and Efficacy of Efgartigimod PH20 SC in 
Patients With Pemphigus (ADDRESS+) 

Zentrum für Genetische Herz- und Gefäßerkrankungen (ZGH) 

 2019-003626-24: An Open-Label, Exploratory Study of the Safety and Preliminary Efficacy of 
Danicamtiv in Stable Ambulatory Patients with Primary Dilated Cardiomyopathy due to either 
MYH7 or TTN Variants (MYK-491-006) 

Zentrum für genetische Innenohrstörungen (ZGI) 

 Identifizierung und Charakterisierung von Genen für angeborene Hörstörungen  

 Evaluation kortikale auditorisch evozierte Potentiale zur Verlaufsdiagnostik hörgeschädigter, 
mit einer Hörhilfe versorgter Kinder 

 Optimising hearing aid fitting prior to Cl 

 Vorsprachliche Entwicklungsdiagnostik auf der Basis des individuellen Vokalisationsrepertoires 
von Säuglingen – Testung eines neuen Verfahrens zur Diagnose- und Therapiebegleitung in der 
Pädaudiologie 

Zentrum für das Multiple Myelom  

 Nicht-interventionelle Studie zum Einsatz von Lenalidomid (Revlimid) in Kombination mit 
Dexamethason als Erstlinientherapie bei Patienten mit multiplem Myelom, die nicht transplan-
tierbar sind 

 Lenalidomide, Adriamycin, Dexamethasone (RAD) Versus Lenalidomide, Bortezomib, Dexame-
thasone (VRD) for Induction in Newly Diagnosed Multiple Myeloma Followed by Response-
adapted Consolidation and Lenalidomide Maintance – A Randomized Multicenter Phase III 
Trial by Deutsche Studiengruppe Multiples Myelom (DSMM XIV) 

 Elotuzumab (E), in Kombination mit Carfilzomib, Lenalidomid und Dexamethason (E-KRd) ge-
gen KRd vor und nach autologer Stammzelltransplantation bei neu diagnostiziertem Multiplen 
Myelom und mit nachfolgender Erhaltungstherapie mit Elotuzumab und Lenalidomid gegen 
Lenalidomid Monotherapie. 

 Eine Phase III Studie der Deutschen Studiengruppe Multiples Myelom 

 Randomisierte Phase III-Studie für Patienten mit neu diagnostiziertem Multiplem Myelom zur 
Untersuchung des Nutzens der Hinzunahme von Isatuximab zu einer Induktionstherapie mit 
Lenalidomid / Bortezomib / Dexamethason (RVd) sowie einer Erhaltungstherapie mit Lenalido-
mid 

 MIMM: Machbarkeit von Impact-Training bei Patienten mit Multiplem Myelom 

 GMMG-PERSPECTIVE: Eine multizentrische, einarmige, offene Phase II Studie mit Pomalidomid 
in Kombination mit niedrig-dosiertem Dexamethason und intravenös verabreichten Cyclo-
phosphamid im Falle eines suboptimalen Ansprechens oder erster Progression bei Patienten 
mit rezidiviertem oder refraktärem Multiplen Myelom  
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Zentrum für Deletionssyndrom 22q11.2  

 Die familiäre Situation von Familien mit Kindern und Jugendlichen mit dem Mikrodeletions- 
und Mikroduplikationssyndrom 22q11.2 

 Phänotypische und neurobiologische Charakteristika bei Personen mit Deletionssyndrom 
22q11.2 

Zentrum für endokrine Tumore (ZET)  

 ADIUVO-Studie: Wirksamkeit einer adjuvanten Mitotane-Behandlung zur Verlängerung des 
Rezidiv-freien Überlebens bei Patienten mit Nebennierenkarzinom mit niedrigem bis mittleren 
Rezidiv-Risiko 

 AIO-ENC-0118/ass_CaboACC: Cabozantinib in advancedadrenocortical carcinoma progressing 
after standard therapy (CaboACC)  

 FIRST_MAPP: First International Randomized Study placebo in Malignant Progressive Pheo-
chromocytoma and Paraganglioma (PPGL) 

 CLERAD-PROBE: Klinische Evaluation eines 124I-PET/CT basierten Entscheidungskonzeptes zur 
Radioablation der Restschilddrüse beim differenzierten Schilddrüsenkarzinom mittels PROBE-
Design 

 SPENCER: A Phase 1/2 Trial of a Novel Therapeutic Vaccine (EO2401) in Combination With Im-
mune Check Point Blockade, for Treatment of Patients With Locally Advanced or Metastatic 
Adrenocortical Carcinoma, or Malignant Pheochromocytoma/Paraganglioma - DE  

 A Phase 2 Study to Evaluate the Efficacy and Safety of Belzutifan (MK‑6482, formerly PT2977) 
Monotherapy in Participants with Advanced Pheochromocytoma/Paraganglioma (PPGL) or 
Pancreatic Neuroendocrine Tumor (pNET) 

Zentrum für Primäre Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen  

 A prospective, non-interventional study in patients with periodic fever syndromes to evaluate 
clinical manifestation, inborn and acquired etiopathogenetic mechanisms as well as psychoso-
cial stress factors (trained FEVER)  

 A prospective outcome study on patients with profound combined immunodeficiency (P-CID) 

Zentrum für seltene Bewegungsstörungen  

 ENROLL-HD: A worldwide observational study for Huntington´s disease families  

 ROPAD: Rostock International Parkinson´s Disease Study 

 LIPAD: Luebeck International Parkinson´s Disease; Study Protocol: Deep Phenotyping of an In-
ternational genetic Cohort  

 DysTract: Erforschung und Behandlung Dystonder Erkrankungen  

 Stimtox: Eine randomisierte, sham kontrollierteVergleichsstudie von tiefer Hirnstimulation des 
Globus pallidus internus versus Botolinumtoxintherapie bei zervikaler Dystonie  

 DIPS: Explorative Studie zur Bild- und Computergestützten Einstellung für die Tiefenhirnstimu-
lation bei Dystonie-Patienten 

 EFRONT: Study to Identify Patients With Genetic Forms of Frontotemporal Dementia  

Zentrum für seltene Hormonstörungen  

 NCT03789656: A Study to Evaluate the Safety and Efficacy of CRN00808 for the Treatment of 
Acromegaly: A Study to Evaluate the Safety and Efficacy of CRN00808 for the Treatment of 
Acromegaly 

 NCT03792555: A Study to Evaluate the Safety and Efficacy of CRN00808 for the Treatment of 
Acromegaly 

 NCT04003519: Study to Predict Lanreotide-induced Disease Activity Normalization in Acro-
megaly  
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 NCT02310269: Long Term Safety and Efficacy of Pasireotide s.c. in Patients With Cushing's Dis-
ease 

 NCT03697109: A Study of the Efficacy and Safety of Relacorilant in Patients With Endogenous 
Cushing Syndrome 

 NCT03572166: Use of Copeptin Measurement After Arginine Infusion for the Differential Diag-
nosis of Diabetes Insipidus - the CARGOx Study 

 Register und Biomaterialsammlung von Patienten mit chronischer Nebenniereninsuffizienz 

 Grad der Leberverfettung und -fibrose unter Glukokortikoidsubstitution bei Patienten mit Ne-
benniereninsuffizienz 

 NCT05222152: ‘A Double-Blind, Double-Dummy, Two Way Cross-Over, Randomized, Phase II 
Study of Efficacy, Safety and Tolerability of Modified Release Hydrocortisones: Chronocort® 
Versus Plenadren®, in Adrenal Insufficiency (CHAMPAIN) 

 NCT01794793: An open label, multi-center pasireotide roll-over protocol for patients who 
have completed a previous Novartis-sponsored pasireotide study and are judged by the inves-
tigator to benefit from continued pasireotide treatment. 

 NCT01922440: Physicians Advancing Disease Knowledge in Hypoparathyroidism 

 Register und Biomaterialsammlung von Patienten mit chronischem Hypoparathyreoidismus 
Post-Marketing Surveillance to monitor the safety and efficacy of Omnitrope in the treatment 
of adults 

Zentrum für kindliche Knochenerkrankungen  

 HPP-REGISTER: Eine longitudinale, prospektive Langzeit-Register-Beobachtungsstudie bei Pa-
tienten mit Hypophosphatasie 

Zentrum für seltene neuromuskuläre Erkrankungen  

 ROCK-ALS-Studie: Fasudil vs. Placebo 

 Edavarone-Studie: Edaravone p. o. 

 EARLY-/TEAR-ALS-Studie: Biomarker 

 SMArtCare: Register für Spinale Muskelatrophie 

 MNDnet: Register für Motoneuronerkrankungen 

 IGOS: Register und Bioprobenbank des "Kompetenznetz Peripherer Nerv" für Immunneuropa-
thien 

 

 

9. Publikationen, an denen das ZESE und seine B-Zentren 
mitgearbeitet haben  

 

A- Zentrum  

Hebestreit H. Zentren für Seltene Erkrankungen – Strukturen, Aufgaben und Netzwerke. Gefäßchi-
rurgie. 2021;26(8):577-582. 

Lorenz D, Kress W, Zaum AK, Speer CP, Hebestreit H. Report of two siblings with spondylodysplas-
tic Ehlers-Danlos syndrome and B4GALT7 deficiency. BMC Pediatr. 2021;21:293.  
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Christiane Herzog Zentrum für Mukoviszidose Unterfranken 

Kunz AS, Weng AM, Wech T, Knapp J, Petritsch B, Hebestreit H, Bley TA, Köstler H, Veldhoen S. 
Non-contrast pulmonary perfusion MRI in patients with cystic fibrosis. Eur J Radiol 
2021;139:109653. 

Niemitz M, Gaber AM, Goldbeck L, Wallenwein A, Tutus D, Fegert JM, Smaczny C, Heuer HE, Junge 
S, Hebestreit H, Schlangen M. Professional quality of life among health care professionals in cystic 
fibrosis and child and adolescent mental health. J Workplace Behav Health 2021;37:9-30. 

Veldhoen S, Heidenreich JF, Metz C, Petritsch B, Benkert T, Hebestreit HU, Bley TA, Köstler H, 
Weng AM. Three-dimensional Ultrashort Echotime Magnetic Resonance Imaging for Combined 
Morphologic and Ventilation Imaging in Pediatric Patients With Pulmonary Disease. J Thorac Im-
aging. 2021 Jan;36(1):43-51.  

Craniofaciales Centrum Würzburg (CFCW)  

Kunz F, Hirth M, Schweitzer T, Linz C, Goetz B, Stellzig-Eisenhauer A, Borchert K, Böhm H. Subjec-
tive perception of craniofacial growth asymmetries in patients with deformational plagiocephaly. 
Clin Oral Investig. 2021 Feb;25(2):525-537.  

Fabry Zentrum für interdisziplinäre Therapie Würzburg (FAZiT) 

Lenders M, Nordbeck P, Canaan-Kühl S, Kreul L, Duning T, Lorenz L, Pogoda C, Brand SM, Wanner 
C, Brand E. Treatment switch in Fabry disease- a matter of dose? J Med Genet. 2021 
May;58(5):342-350.  

Lenders M, Nordbeck P, Kurschat C, Eveslage M, Karabul N, Kaufeld J, Hennermann JB, Patten M, 
Cybulla M, Müntze J, Üçeyler N, Liu D, Das AM, Sommer C, Pogoda C, Reiermann S, Duning T, 
Gaedeke J, von Cossel K, Blaschke D, Brand SM, Alexander Mann W, Kampmann C, Muschol N, 
Canaan-Kühl S, Brand E. Treatment of fabry disease with migalastat-outcome from a prospective 
24 months observational multicenter study (FAMOUS). Eur Heart J Cardiovasc Pharmacother. 2021 
Mar 16:pvab025.  

Namdar M, Richardot P, Johner N, Shah D, Nordbeck P, Olivotto I, Macfarlane P. Recognition of 
pre-hypertrophic cardiac involvement in Fabry Disease based on automated electrocardiographic 
measures. Int J Cardiol. 2021 Sep 1;338:121-126.  

Oder D, Müntze J, Nordbeck P. Contemporary therapeutics and new drug developments for treat-
ment of Fabry disease: a narrative review. Cardiovasc Diagn Ther. 2021 Apr;11(2):683-695.  

Pieroni M, Moon JC, Arbustini E, Barriales-Villa R, Camporeale A, Vujkovac AC, Elliott PM, Hagege 
A, Kuusisto J, Linhart A, Nordbeck P, Olivotto I, Pietilä-Effati P, Namdar M. Cardiac Involvement in 
Fabry Disease: JACC Review Topic of the Week. J Am Coll Cardiol. 2021 Feb 23;77(7):922-936.  

Interdisziplinäres Amyloidosezentrum Nordbayern 

Dohrn MF, Auer-Grumbach M, Baron R, Birklein F, Escolano-Lozano F, Geber C, Grether N, Ha-
genacker T, Hund E, Sachau J, Schilling M, Schmidt J, Schulte-Mattler W, Sommer C, Weiler M, 
Wunderlich G, Hahn K. Chance or challenge, spoilt for choice? New recommendations on diagnos-
tic and therapeutic considerations in hereditary transthyretin amyloidosis with polyneuropathy: 
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