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1. Struktur des Zentrums fir seltene Erkrankungen — Referenzzent-
rum Nordbayern und seiner Netzwerkpartner

Das Zentrum fir Seltene Erkrankungen - Referenzzentrum Nordbayern (ZESE) ist eine Einrichtung des
Universitatsklinikums Wirzburg (UKW). Das Zentrum bietet eine zentrale Anlaufstelle fiir 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 fir Patien-
ten mit unklaren Diagnosen zur weiteren Abklarung. Dem Zentrum sind krankheits-(gruppen-) spezifi-
sche Fachzentren zugeordnet. Weiterhin unterstiitzt das Zentrum in Kooperation mit anderen Einrich-
tungen des Universitatsklinikums Wirzburg und der Universitat Forschungsvorhaben und beteiligt sich
an studentischer Lehre sowie arztlicher Fort- und Weiterbildung. Eine enge Zusammenarbeit mit der
Selbsthilfe ist uns auf allen Ebenen sehr wichtig. Die Struktur des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen
- Referenzzentrum Nordbayern 2023 ist in Abbildung 1 dargestellt.

Abbildung 1) Organigramm des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern
am Universitatsklinikum Wirzburg (Stand 31.12.2022)
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Beteiligte Einrichtungen
Die folgenden Kliniken, Institute und Einrichtungen in Wirzburg sind eng mit dem Zentrum fiir Seltene
Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern verbunden:

Kliniken:

Klinik und Poliklinik fir Anasthesiologie

Klinik und Poliklinik flr Allgemein- und Viszeralchirurgie, Gefal3- und Kinderchirurgie
Klinik und Poliklinik far Unfall- Hand-, Plastische und Wiederherstellungschirurgie
Klinik fir Thorax-, Herz- und Thorakale GefaRchirurgie

Klinik und Poliklinik fr Urologie und Kinderurologie

Neurochirurgische Klinik und Poliklinik

Augenklinik und Poliklinik

Klinik und Poliklinik fir Hals-, Nasen-, Ohrenkrankheiten, plastische und dsthetische Operati-
onen

Klinik und Poliklinik fir Dermatologie, Venerologie und Allergologie

Neurologische Klinik und Poliklinik

Frauenklinik und Poliklinik

Kinderklinik und Poliklinik

Medizinische Klinik und Poliklinik |

Medizinische Klinik und Poliklinik I

Klinik und Poliklinik fir Strahlentherapie

Klinik und Poliklinik fr Psychiatrie, Psychosomatik, und Psychotherapie

Klinik und Poliklinik far Kinder- und Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und Psychotherapie
Poliklinik fuir Kieferorthopadie

Klinik und Poliklinik fir Mund-, Kiefer- und Plastische Gesichtschirurgie

Poliklinik fiir Zahnarztliche Prothetik

Poliklinik fiir Zahnerhaltung und Parodontologie

Orthopadische Klinik im Konig Ludwig Haus

Klinik und Poliklinik fir Nuklearmedizin

Institute:

Institut fur Klinische Neurobiologie

Institut fur Diagnostische und Interventionelle Neuroradiologie
Institut fur Diagnostische und Interventionelle Radiologie
Institut fur Klinische Transfusionsmedizin und Hamotherapie
Institut fur Klinische Biochemie und Pathobiochemie

Institut fur klinische Epidemiologie und Biometrie

Institut fir Humangenetik

Interdisziplindre Einrichtungen:

Comprehensive Cancer Center (CCC) Mainfranken
Deutsches Zentrum fiir Herzinsuffizienz (DZHI)
Interdisziplindre Biomaterial- und Datenbank

Weitere Einrichtungen:

Interdisziplindre Biomaterial- und Datenbank Wirzburg (ibdw)
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Kooperationen mit Dachorganisationen der Selbsthilfe

Das Zentrum fiir Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern arbeitet eng mit Patientenor-
ganisationen zusammen. Neben der besonderen Kooperation mit der Allianz fir Chronische Seltene
Erkrankungen (ACHSE) e. V. und dem Wiirzburger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (WAKSE) als
Dachorganisationen der Selbsthilfe bestehen tiber die Fachzentren enge Beziehungen zu vielen Krank-
heits- oder Krankheitsgruppen-spezifischen Vereinen der Selbsthilfe und/oder deren regionalen Ver-
tretern. Zudem verfligt das UKW Uber die Zertifizierung ,Selbsthilfefreundliches Krankenhaus”.

Fachzentren (Typ B Zentren) des ZESE
Dem Zentrum fir Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern waren 2023 die folgenden
krankheits- bzw. krankheitsgruppenspezifischen Fachzentren (Typ-B-Zentren nach NAMSE) zugeord-
net:

e Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfranken

e Craniofaciales Centrum Wiirzburg (CFCW)

e Fabry Zentrum fir interdisziplindre Therapie Wirzburg (FAZIT)

e Interdisziplindres Amyloidosezentrum Nordbayern

e Sarkoidosezentrum

e  Wirzburger Zentrum fir Neurofibromatosen (WZNF)

e Achalasiezentrum - Zentrum fiir Achalasie und andere Osophagusmotilitdtsstdrungen

e Zentrum fiir angeborene Blutzellerkrankungen

e Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen

e Zentrum fiir Genetische Herz- und GefdaRerkrankungen (ZGH)

e Zentrum fiir genetische Innenohrstérungen (ZGl)

e Zentrum fiir das Multiple Myelom

e Zentrum fiir Deletionssyndrom 22q11.2 (ZEDE22q11)

e Zentrum fiir endokrine Tumore (ZET)

e Zentrum fir kongenitale Katarakt

e Zentrum fiir Maligne Hyperthermie

e Zentrum fiir Primdre Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen

e Zentrum fiir Riesenzellarteriitis

e Zentrum fiir seltene Bewegungsstorungen

e Zentrum fiir seltene Hormonstorungen

e Zentrum fiir seltene kindliche Knochenerkrankungen

e Zentrum flr seltene neuromuskulare Erkrankungen

Lokale und Nationale Netzwerke des ZESE zur Versorgung Seltener Erkrankungen
Das ZESE ist aktives Mitglied in den folgenden Netzwerken:
e  Wiirzburger Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (WAKSE: Selbsthilfegruppen zu Seltenen Er-
krankungen, Stadt Wirzburg, ZESE)
o Arbeitsgemeinschaft der Zentren fiir Seltene Erkrankungen in Deutschland (AG ZSE)
e Bayerischer Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (BASE)
e Deutsches Referenznetzwerk fiir seltene kranio- und orofaziale Fehlbildungen und HNO-Er-
krankungen CRANIO-Net

Unterstlitzend ist das ZESE Typ A-Zentrum in dem deutschen Referenznetzwerk ,CRANIO-Net’, flr das
Subnetzwerk ,Andere Seltene Lungenerkrankungen’im deutschen Referenznetzwerk fiir Seltene Lun-
generkrankungen DeRN-LUNGE und fiir die Organisation zentrenlbergreifender Fallkonferenzen im
deutschen Referenznetzwerk fiir Seltene Knochenerkrankungen ,NetsOS’ tatig.

Darlber hinaus sind die Fachzentren des ZESE in verschiedene Netzwerke auf nationaler und interna-
tionaler Ebene eingebunden (z.B. in die Europaischen Referenznetzwerke Endo-ERN, ERN EUROCAN,
ERN LUNG, ERN Skin; ERN EuroBloodNet, ERN-RND und ERN-RITA, Stand 31.12.2022).
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2. Entwicklungen im ZESE 2023

a. Fallzahlentwicklung

Im Jahr 2023 haben am Typ A-Zentrum insgesamt 105 Vorstellungen in der Prasenzsprechstunde fir
unklare Diagnosen stattgefunden, wobei hier auch Patienten mit einer Anfrage aus dem Vorjahr inklu-
diert sind. Zusatzlich erfolgten am Zentrum 11 telemedizinische Sprechstunden, die hauptsachlich im
Rahmen der psychiatrisch-psychosomatischen Expertise durchgefiihrt wurden.

Das Typ A-Zentrum fihrte 2023 insgesamt 143 Fallkonferenzen zu 118 Patienten an 47 Konferenzter-
minen innerhalb des Kernteams mit Vertretern der Disziplinen Genetik, Innere Medizin, Kinderheil-
kunde, Neurologie und Psychiatrie/Psychosomatik durch. Dazu kamen bilaterale Fallbesprechungen
mit Vertretern der Typ B-Zentren, 6 Termine bzw. 11 Fallkonferenzen mit Experten aus unterschiedli-
chen Fachbereichen des Universitatsklinikums Wirzburg einschlieRlich Vertretern der Typ B-Zentren
und einen virtuellen Konferenztermin mit Zentren fiir Seltene Erkrankungen anderer Standorte tber
die Plattzform Konsil-SE mit Fallkonferenzen zu zwei Patienten.

Uber die Typ B-Zentren des ZESE wurden im Jahr 2023 insgesamt 10.548 Fille ambulant und 3.548
Falle stationar betreut. Die Typ B-Zentren fiihrten in diesem Jahr 5.375 Fallkonferenzen zu eigenen
stationdren und ambulanten Patienten, aber auch Patienten anderer Einrichtungen durch.

Am Universitatsklinikum Wirzburg wurden im Jahr 2023 5.289 Falle mit der Hauptdiagnose einer Sel-
tenen Erkrankung stationar behandelt, die mit Orpha-Kennnummer kodiert wurde.

b. Zusammenarbeit mit der Selbsthilfe

Im Jahr 2023 wurde die Zusammenarbeit mit der Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen ACHSE
e.V. sowie dem Wirzburger 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 28. und 29.09.2023 und der gemeinsamen Arbeit im Nationalen Aktions-
blindnis fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen, der Kommission Seltene Erkrankungen der Deut-
schen Gesellschaft fur Kinder- und Jugendmedizin sowie im Innovationsfondprojekt ZSE-DUO.

c. Netzwerke

Das ZESE Typ A-Zentrum ist koordinativ-unterstiitzend an mehreren deutschen Referenznetzwerken
beteiligt. Im Deutschen Referenznetzwerk fiir seltene kranio- und orofaziale Fehlbildungen und HNO-
Erkrankungen (CRANIO-Net) hat das ZESE die Koordination des Gesamtnetzwerks und der klinischen
Netzwerke ,Kraniosynostosen und andere kraniofaziale Fehlbildungen‘ sowie ,Seltene HNO-Erkrankun-
gen’ ibernommen. Im Deutschen Referenznetzwerk DeRN-LUNGE Gbernahm das ZESE besondere Auf-
gaben im klinischen Netzwerk ,Andere Seltene Lungenerkrankungen’, im deutschen Referenznetzwerk
zu seltenen Knochenerkrankungen NetsOS die Koordination der Fallkonferenzen. Neben der beschrie-
benen Arbeit in den Deutschen Referenznetzwerken war das ZESE 2023 weiter auch in der bundeswei-
ten Arbeitsgemeinschaft der Zentren fir Seltene Erkrankungen (AG ZSE) aktiv. Prof. Dr. H. Hebestreit
ist seit Oktober 2020 Sprecher der AG ZSE.

d. Selektivvertrag TRANSLATE-NAMSE (Exomdiagnostik)

Das ZESE trat 2022 zusammen mit dem Institut fir Humangenetik in Wirzburg als Zentrum fiir Seltene
Erkrankungen und klinische Genommedizin dem Selektivvertrag TRANSLATE-NAMSE (Exomdiagnostik)
bei. Im Jahr 2023 wurden 52 Patienten in den Selektivvertrag eingeschlossen und in einer interdiszip-
lindren Fallkonferenz besprochen. Diese Fallkonferenzen fanden zwischen arztlichen Mitarbeitern des
ZESE aus verschiedenen Fachgebieten sowie Humangenetikern und Wissenschaftlern aus dem Institut
fiir Humangenetik Wiirzburg statt. Oft nahmen weitere Arzten teil, die in die Behandlung der Patienten
eingebunden waren bzw. zu der in Frage kommenden Athiopathogenese der Symptomatik eine groRe
Expertise besalRen. Bei 35 der 52 Patienten wurde anschliefend eine Exomdiagnostik durchgefiihrt.
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e. Drittmittelprojekte

Netzwerk des Bayerischen Arbeitskreises fiir Seltene Erkrankungen (BASE-Netz). Die gemeinsame Ar-
beit an dem Portal und der elektronischen Krankenakte wurde durch die sechs beteiligten Zentren des
Bayerischen Arbeitskreises Seltene Erkrankungen BASE im Jahr 2023 fortgesetzt.

1000 Klinische Genome fiir Seltene Erkrankungen in Bayern (Bavarian Genomes). Die Sammlung und
Einlagerung von Biomaterialien fiir das Projekt wurde 2023 ebenso wie die Sequenzierungen und Aus-
wertungen der Genome fortgesetzt.

Universitidres Telemedizin Netzwerk (UTN). 2023 starteten die Arbeiten zum Universitaren Telemedizin
Netzwerk im Netzwerk Universitdtsmedizin. Das ZESE ist hier insbesondere im Arbeitspaket 2 ,Teleme-
dizinische Infrastruktur’ aktiv.

Fur weitere Informationen zu den Drittmittelprojekten siehe:

BASE-Netz: https://www.base-netz.de
Bavarian Genomes: https://www.bavarian-genomes.de/
Universitares Telemedizin Netzwerk:  https://www.utn-num.de/
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3. Besondere Aufgaben

Die nicht-arztliche Lotsin im Sekretariat des ZESE nimmt werktaglich Anfragen von Patienten, Angeho-
rigen und Behandlern entgegen und koordiniert zusammen mit den arztlichen Lotsen das Vorgehen.
Fragen zu konkreten Seltenen Erkrankungen oder Ansprechpartnern werden umgehend beantwortet
und der Patient an die passenden Experten am Universitatsklinikum in Wiirzburg oder deutschlandweit
vermittelt. Flr Patienten mit unklarer Diagnose erfolgt die Abklarung anhand definierter Prozesse, die
in Abbildung 2 zusammengefasst sind.

Betreuender Arzt:
1. Uberweisung
2. Strukturierte Epikrise

o
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1. Fragebogen

2. Einverstandniszum
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betreuendem Arzt
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Vo Ul T
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Regelversorgung (z.B. betr. Arzt, Fachérzte, Schmerzambulanz, Psychosomatiker, Rehabilitation, etc.)

Interdisziplinare Fallkonferenz
mit anderen ZSEs

a. Fallzahlen und Fallbearbeitung am Typ A-Zentrum

Im Jahr 2023 gab es 301 Anfragen zu Patienten an die Lotsen des ZESE Typ A-Zentrums. Von den 301
Anfragen liegt uns zu 241 Patienten das Geburtsdatum vor, die restlichen 60 Falle waren bspw. telefo-
nische Anfragen oder Anfragen per Mail. Das durchschnittliche Alter der 241 Anfragenden lag bei 44
Jahren, 61% davon waren weiblich, 38% mannlich und 1% gaben , keine Angabe“ an. Von diesen wur-
den 30 Patienten in der Sprechstunde fiir unklare Diagnosen gesehen und 46 Patienten wurden inner-
halb des Universitatsklinikums Wirzburg oder an andere Zentren fiir Seltene Erkrankungen in Deutsch-
land weitergeleitet. Bei 57 Patienten erfolgte eine Begutachtung der Erkrankung auf Grundlage der
verfligbaren Unterlagen mit Empfehlungen zum weiteren Vorgehen und 23 Patientenfille befanden
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sich noch in Bearbeitung. Bei 9 Patienten war die Anfrage formal unvollstandig und bei 136 Patienten
wurde die Bearbeitung des Falls vor Abschluss des Prozesses beendet (u.a. Zuriickziehen der Anfrage
durch den Patienten, relevante Unterlagen trotz mehrfacher Erinnerung nicht zur Verfligung gestellt).

Fallzahlen A-Zentrum 2023

B ambulante Sprechstundentermine A-
Zentrum

W Weiterleitung intern und extern

H Bearbeitung auf Aktenlage
Anfragen in Bearbeitung

B Anfrage formal unvollstandig

M deaktivierte Anfragen

Zusatzlich zu dem dargestellten Weg zur Aklarung von Menschen mit unklarer Diagnose und den ge-
nannten Fallzahlen wurden Patienten (iber verschiedene Bereiche des Universitatsklinikums Wirzburg
und das Typ A-Zentrum Uber das ZESE in die Selektivvertrage TRANSLATE-NAMSE zur Exomdiagnostik
eingeschlossen und wahrend der Abklarung betreut (siehe Abschnitt 2.d.).

b. Standard-Operating Procedures (SOPs)

Die Prozesse im Zentrum fir Seltene Erkrankungen — Referenzzentrum Nordbayern sind in einer Reihe
von Verfahrensanweisungen und Standard Operating Procedures geregelt:

Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures fiir das Typ A-Zentrum

Abkldrung einer Patientin bzw. eines Patienten mit unklarer Diagnose

(Freigabe 06.12.2021; letzte Uberpriifung 06.11.2023)

Konzept zur Entwicklung von symptombezogenen Therapieempfehlungen und zur Organisa-
tion regelmaRiger Verlaufskontrollen bei Patienten mit weiterhin unklarer Diagnose
(Freigabe 25.01.2018; letzte Uberpriifung 08.11.2022)

Nachverfolgung Patienten bei weiterhin unklarer Diagnose

(Freigabe 14.12.2021; letzte Uberpriifung 06.11.2023)

Kernaufgaben/Funktionen des ZESE A-Zentrums

(Freigabe 12.07.2021; letzte Uberpriifung 06.11.2023)

Patienteninformation zum Datenaustausch innerhalb der Europaischen Referenznetzwerke
fir Seltene Krankheiten zur Patientenbetreuung und Einrichtung von Registern lber Seltene
Krankheiten

(Freigabe 18.06.2018; letzte Uberpriifung 17.11.2022)
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Aufnahme von Patienten in das CPMS der Europaischen Referenznetzwerke
(Freigabe 18.06.2018; letzte Uberpriifung 17.11.2022)

Interne interdisziplindre Fallbesprechung des ZESE

(Freigabe 02.12.2021; letzte Uberpriifung 06.11.2023)

Lotsentatigkeit im Zentrum fiir Seltene Erkrankungen

(Freigabe 20.01.2022; letzte Uberpriifung 06.11.2023)

Ubergeordnete Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures fiir das A- und die B-

Zentren

Zusammenarbeit zwischen dem Typ A-Zentrum und dem Typ B-Zentren im ZESE
(Freigabe 31.07.2017; letzte Uberpriifung 16.11.2023)

Uberleitung von Patienten aus dem ZESE A-Zentrum in die B-Zentren oder in Spezialsprech-
stunden am Universitatsklinikum Wirzburg

(Freigabe 31.07.2017; letzte Uberpriifung 16.11.2021)

Lob- und Beschwerdemanagement

(Freigabe 19.09.2016; letzte Uberpriifung 21.09.2023)

Fallkonferenzen des ZESE

(Freigabe 02.12.2021; letzte Uberpriifung 06.11.2023)

Zentreniibergreifende Fallkonferenz

(Freigabe 03.12.2021; letzte Uberpriifung 06.11.2023)

Vorbereitung und Durchfiihrung des Whole Exome Sequencing fiir Patienten des ZESE in Ko-
operation mit dem Institut fir Humangenetik

(Freigabe 03.12.2021; letzte Uberpriifung 23.05.2023)

Konzept fir die Lagerung und Verwaltung von Biomaterialien

(Freigabe 02.12.2021; letzte Uberpriifung 11.12.2023)

Untersuchungsauftrag zur Exom-Sequenzierung

(Freigabe 01.12.2021)

Management von genetischen Patientendaten am ZESE

(Freigabe 10.12.2021; letzte Uberpriifung 06.11.2023)

Psychosoziale Versorgung am ZESE

(Freigabe 02.12.2021; letzte Uberpriifung 19.10.2023)

Austausch Patientendaten

Digitaler Datenaustausch zwischen dem Universitatsklinikum und dem Institut fir Humange-
netik in Wiirzburg

(Freigabe 13.12.2021; letzte Uberpriifung 23.05.2023)
Patienteneinwilligung zur Datenibermittlung gem. §73Abs. 1 b SGB V
(Freigabe 06.02.2017; letzte Uberpriifung 02.05.2023)
Einverstandniserklarung zur Datenweitergabe

(Freigabe 21.04.2017; letzte Uberpriifung 09.10.2023)
Patienteneinwilligung bei Zweitmeinung via FEX

(Freigabe 16.07.2021; letzte Uberpriifung 09.10.2023)
Patienteneinwilligung bei Zweitmeinung via Airwatch englisch
(Freigabe 06.02.2017; letzte Uberpriifung 02.05.2023)

Austausch von Patientendaten Uber den Airwatch Content Locker
(Freigabe 06.02.2017; letzte Uberpriifung 02.05.2023)

Austausch von Patientendaten tber FEX

(Freigabe 16.07.2021; letzte Uberpriifung 09.10.2023)
Informationsblatt UKW-Datenaustausch-Service FEX

(Freigabe 20.04.2021)
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Ubergeordnete Verfahrensanweisungen und Standard-Operating Procedures der Typ B-Zentren

Christiane Herzog Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfranken

e Verfahrensanweisung Ubergabe von Patienten Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose
(letzte Uberpriifung 08.07.2021)

e Verfahrensanweisung zu klinischen Studien des Christiane Herzog-Zentrums fir Mukoviszi-
dose (letzte Uberpriifung 28.08.2023)

e Verfahrensanweisung bei Erstdiagnose einer Mukoviszidose (Zystische Fibrose) (letzte Uber-
priifung 20.01.2022)

e Verfahrensanweisung Statusberichte Christiane Herzog-Zentrum fir Mukoviszidose (letzte
Uberpriifung 19.07.2021)

e Verfahrensanweisung Agenda Teambesprechungen und ,Muko-Treff“ Christiane Herzog-
Zentrum fiir Mukoviszidose (letzte Uberpriifung 08.07.2021)

e Verfahrensanweisung zum Management ,Lungentransplantation bei Mukoviszidose“! (letzte
Uberpriifung 31.01.2022)

e Intensivmedizinische Betreuung von Patienten mit Mukoviszidose am UKW (letzte Uberprii-
fung 06.09.2022)

e Verfahrensanweisung Therapieplanerstellung Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose
(letzte Uberpriifung 08.07.2021)

Craniofaciales Centrum Wiirzburg (CFCW)

e Pra- und postoperative RoutinemalRnahmen bei neurochirurgischen Operationen im Kindesal-
ter (letzte Uberpriifung 05.03.2018)

Fabry Zentrum fiir interdisziplindre Therapie Wiirzburg (FAZIT)
e Erhebung und Dokumentation von Patienten in Quelldokumenten (letzte Uberpriifung
01.09.2019)
e Morbus Fabry ERT Protokolle (letzte Uberpriifung 05.12.2023)

Interdisziplindres Amyloidosezentrum Nordbayern
e FB HAM AMY DaraVCd Z2-6-ANDROMEDA StndrdCTX (letzte Uberpriifung 20.06.2022)
e FBHAM AMY DaraVCd Z1-ANDROMEDA StndrdCTX (letzte Uberpriifung 20.06.2022)
e FB HAM AMY DaraVCd Z7ff-ANDROMEDA StndrdCTX (letzte Uberpriifung 20.06.2022)

Sarkoidosezentrum
e Sarkoidose der Lunge (letzte Uberpriifung 28.07.2022)
e SOP - Interstitielle Lungenerkrankungen (ILD) (letzte Uberpriifung 22.07.2022)
e SOP Endoskopische Lungenvolumenreduktion (letzte Uberpriifung 20.06.2022)

Wiirzburger Zentrum fiir Neurofibromatosen (WZNF)
e Diagnostik & Operative Behandlung von Patienten mit Tumoren im Kleinhirnbriickenwinkel
(letzte Uberpriifung 18.11.2022)
e Diagnostik & Operative Behandlung von Patienten mit retrocochleérer Ertaubung (letzte Uber-
priifung 18.11.2022)
e Klinische & Genetische Beratung bei Verdacht auf Neurofibromatose (letzte Uberpriifung
16.11.2022)
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Achalasiezentrum - Zentrum fiir Achalasie und andere Osophagusmotilititsstorungen
e Diagnostisches work-up bei Patienten mit Dysphagie (letzte Uberpriifung 05.05.2021)
e Behandlungspfad Patient mit Vd. a. Achalasie oder Motilitatsstérung (letzte Uberpriifung
31.01.2023)
e Niichternheit vor endoskopischer Untersuchung bei Vd. a. Achalasie (letzte Uberpriifung
31.01.2023)

Zentrum fiir angeborene Blutzellerkrankungen
e SOP-Organisationsbaum Kinder-Hématologie und —Onkologie (letzte Uberpriifung 07.01.2019)
e Einarbeitungsprotokolle hidmatologisch-onkologische Stationenen (letzte Uberpriifung
15.06.2021)
e Fieber in der Neutropenie (letzte Uberpriifung 25.02.2021)
e Handbuch Hamotherapie (letzte Uberpriifung 13.08.2018)
e QM-Handbuch Diagnostische Labore (letzte Uberpriifung 22.07.2019)

Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen

e VA Bulléses Pemphigoid (letzte Uberpriifung 04.02.2022)
e VA Schleimhautpemphigoid (letzte Uberpriifung 23.02.2022)
e VA Pemphigus (letzte Uberpriifung 07.06.2023)

Zentrum fiir Genetische Herz- und GefaBerkrankungen (ZGH)

e Kardiovaskuldre Erkrankungen mit genetischem Hintergrund (letzte Uberpriifung 27.03.2023)
e SOP Herzinsuffizienz (Ambulantes Behandlungsmanagement) (letzte Uberpriifung 14.11.2022)

Zentrum fiir das Multiple Myelom
e SOP_SZT_AUTO_001 Indikation zur autologen und allogenen Stammzelltransplantation (letzte

Uberpriifung 04.08.2022)

e SOP_SZT _AUTO_002 Mobilisierung von autologen Stammzellen (letzte Uberpriifung
04.08.2022)

e SOP_SZT_AUTO_003 Konditionierung zur autologen Stamzelltransplantation (letzte Uberprii-
fung 04.08.2022)

e SOP_SZT_AUTO_004 Durchfiihrung der autologen Stammzelltransplantation (letzte Uberprii-
fung 04.08.2022)

e SOP_SZT_AUTO_005 Nachsorge zur autologen Stammzelltransplantatio (letzte Uberpriifung
04.08.2022)

Zentrum Deletionssyndrom 22¢11.2 (ZEDE22q11)

e SOP Standarddiagnostik 22q11 Ambulanz (letzte Uberpriifung 02.11.2022)
e SOP Standarddiagnostik Erwachsene 22q11 (letzte Uberpriifung 02.11.2022)

Zentrum fiir endokrine Tumore (ZET)

e Perioperatives Management von Nebennierentumoren (letzte Uberpriifung 27.12.2021)

e Phiochromozytom/Paragangliom (letzte Uberpriifung 19.04.2023)

e Therapiepfad Nebennierenkarzinom (NN-Karzinom ACC) (letzte Uberpriifung 27.11.2023)

e Therapiepfad Anaplastisches Schilddriisenkarzinom (SD-Karzinom ATC) (letzte Uberpriifung
01.11.2022)

e LL Radioiodtherapie bei SD-Karzinom (Schilddriisenkarzinom) (letzte Uberpriifung 09.11.2022)

e Therapiepfad Medullires Schilddriisenkarzinom (letzte Uberpriifung 04.11.2022)
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Zentrum fiir kongenitale Katarakt

e Linsenoperationen bei Kindern (letzte Uberpriifung 08.11.2022)
e Augenirztliches Screening von Friihgeborenen (letzte Uberpriifung 11.11.2022)

Zentrum fiir Maligne Hyperthermie
e In-vitro-Kontraktur-Test (letzte Uberpriifung 01.12.2019)
e Muskelbiopsie zur MH Diagnostik (letzte Uberpriifung 19.12.2019)
e Befundmitteilung und Entlassmanagement (letzte Uberpriifung 19.12.2019)
e Entscheidungsfindung i.R. der MH Diagnostik (letzte Uberpriifung 19.12.2019)

Zentrum fiir Primdre Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankugnen

Analyse der Lymphozyten-Populationen (letzte Uberpriifung 29.11.2022)
Patientensicherheit (letzte Uberpriifung 08.07.2019)

Analyse der T-Zell Differenzierung (letzte Uberpriifung 13.12.2023)
Analyse der B-Zell Differenzierung (letzte Uberpriifung 13.12.2023)

Zentrum fiir Riesenzellarteriitis (ZeRl)
e RZA Wiirzburger Standard (letzte Uberpriifung 27.11.2019)

Zentrum fiir seltene Hormonstérungen

e Hypophyseninzidentalom (letzte Uberpriifung 29.12.2022)

e Manifeste Hyperthyreose (letzte Uberpriifung 19.04.2023)

e Nebenniereninsuffizienz (letzte Uberpriifung 27.07.2022)

e Mannlicher Hypogonadismus (letzte Uberpriifung 15.04.2023)

e Hyperprolaktindmie (letzte Uberpriifung 10.04.2022)

e Priméarer Hyperaldosteronismus (letzte Uberpriifung 09.06.2022)

e Transsexualitat (letzte Uberpriifung 08.07.2022)

e Screening Multiple Endokrine Neoplasie (letzte Uberpriifung 29.12.2022)

e Test SOP Pravideltest (letzte Uberpriifung 29.12.2022)

e HGH-Suppressionstest (letzte Uberpriifung 29.12.2022)

e Test SOP NaCl Test (letzte Uberpriifung 15.07.2022)

e Test SOP Testung Aberante Rezeptoren bei Cushing (letzte Uberpriifung 29.12.2022)
e Test SOP Insulinhypoglykamietest (letzte Uberpriifung 11.09.2022)

e Test SOP GHRH-Arginin (letzte Uberpriifung 15.07.2022)

e Test SOP Dexamethason-Hemmtest (letzte Uberpriifung 11.06.2023)

e Test SOP Dexa-Lang-Test (letzte Uberpriifung 04.04.2023)

e Test SOP CRH-Test (letzte Uberpriifung 06.03.2023)

e Test SOP ACTH-Test (letzte Uberpriifung 15.07.2022)

e Test SOP Hydrocortison-Resorptionskurve (letzte Uberpriifung 09.08.2022)

Zentrum fiir seltene neuromuskulare Erkrankungen
e Polyneuropathien - interne Untersuchungsstandards (letzte Uberpriifung 02.02.2022)
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c. Fallkonferenzen

Das ZESE Typ A-Zentrum nach NAMSE fiihrt wochentlich interdisziplinare Fallbesprechungen zu Pati-
enten durch, die mit Verdacht auf eine Seltene Erkrankung aber unklarer Diagnose an das ZESE Uber-
wiesen wurden [2023: 47 Termine, 143 Patienten besprochen]. An diesen Fallbesprechungen waren
2023 die folgenden Disziplinen regelhaft beteiligt: Humangenetik, Innere Medizin, Neurologie, Padiat-
rie und Psychiatrie/Psychosomatik.

Auf Ebene der Fachzentren (Typ B-Zentren nach NAMSE) des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen fan-
den 2023 regelmaBig zusatzliche interdisziplinare bzw. multiprofessionelle Fallkonferenzen statt, bei
denen 5.185 interne und 190 externe Patienten besprochen wurden.

Auf Ebene des Referenzzentrums (Typ A-Zentrum nach NAMSE) sowie der Fachzentren (Typ B-Zentren
nach NAMSE) des Zentrums fiir Seltene Erkrankungen wurden weiterhin 191 Patienten anderer Klini-
ken in interdisziplindren Fallkonferenzen diskutiert.

d. Prozesse / MalBnahmen zur Qualitatssicherung

Verbesserung der Ablaufe am ZESE

Zur Vereinfachung und Beschleunigung der Ablaufe im ZESE von der Anmeldung bis zum Abschluss der
Fallbearbeitung mittels Arztbrief bei Patienten mit unklaren Diagnosen wurde Jahr 2019 das webba-
sierte Anmeldeportals flr Patienten mit integrierter elektronischer Fallakte BASE-Netz in Betrieb ge-
nommen. Diese Plattform wurde seit der Implementierung bis heute weiterentwickelt. Weiterhin wur-
den die Dauer folgender relevanter Teilprozesse systematisch analysiert:

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

e Fragebogen zur Krankheitsgeschichte

e Anmeldebogen durch den Zuweiser

e Datenschutzerklarung

e Uberweisung / Kosteniibernahmeerklarung
e medizinische Unterlagen

2) Zeit [in Tagen] zwischen Fallbesprechung und Versand des vorerst abschlieRenden Arztbrie-
fes
a. Zeit zwischen Fallbesprechung und Vorstellung in der Sprechstunde fiir unklare Diag-
nosen
b. Zeit zwischen Vorstellung und Versand des vorerst abschlieBenden Arztbriefes

» Ziel fur 2023 war, im Regelfall fir Patientenanmeldungen von auRerhalb des Klinikums, in der Regel
Uber BASE-Netz, 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
Vervollstindigung der Unterlagen durch Patient/Angehérige und dem betreuenden
Arzt und dem anschlieRenden Zeitraum bis zur interdisziplindren Fallbesprechung.
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Teilprozess: Zeit zwischen Erstkontakt bis

interdisziplinarer Fallbesprechung 2023
Dauer im bzw. oberhalb des angestrebten Zeitrahmens

47%; 66 53%; 73 H Differenz Tage Erstkontakt bis

Fallbesprechung > 50

m Differenz Tage Erstkontakt bis
Fallbesprechung < 50

= Voninsgesamt 139 Patienten, die 2023 in der Fallbesprechung vorgestellt wur-
den, wurden 73 Patienten (53%) erst nach mehr als 50 Tagen nach erstem Kon-
takt mit dem ZESE in der interdisziplindren Fallbesprechung vorgestellt.

Analyse der Griinde fiir eine Latenz >50 Tage:
a. Die Unterlagen des Patienten blieben lange unvollstandig.
b. In einzelnen Fallen ergaben sich Wartezeiten nach Vervollstandigung der Unterlagen bis
zur interdisziplindren Besprechung der Patienten durch die Vielzahl und Komplexitat der
Patientenanfragen.

2023 durchgefihrte MaBnahmen zur Prozessoptimierung:
a. Weiterentwicklung v.a. bzgl. der Benutzerfreundlichkeit des BASE-Netz Anmeldeportals.
b. Ausweitung der Fallbesprechungen nach Anfragesituation (Erhéhung der Fallbesprechungsfre-
guenz oder Verlangerung der einzelnen Besprechungen).

Geplante Schritte zur Prozessoptimierung:
a. Vermehrte telefonische Kontaktaufnahme mit dem Patienten zur Klarung der fehlenden
Unterlagen
b. Ausbau der Verwendung personalisierter Nachrichten tGber das System BASE-Netz.

zu Punkt 2) maximal 120 Tage von Fallbesprechung bis zum Versand des vorerst abschlieBenden
Arztbriefs. Dieser Zeitraum beinhaltet ggf. eine oder mehrere ambulante Vorstellun-
gen — z.T. mit Durchfiihrung von Spezialdiagnostik — sowie zentrumsinterne, einrich-
tungsinterne und/oder einrichtungsiibergreifende Fallkonferenzen. Letztgenannte
Konferenzen finden in verschiedenen Netzwerken mit weiteren Zentren fiir Seltene
Erkrankungen in Deutschland statt.
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Teilprozess: Zeit zwischen interdisziplinarer
Fallbesprechung bis Versand des Arztbriefs 2023

Dauer im bzw. oberhalb des angestrebten Zeitrahmens

32%; 29

m Differenz Tage Fallbesprechung bis
Arztbrief > 120
/.
68 A), 61 m Differenz Tage Fallbesprechung bis
Arztbrief < 120

= Von insgesamt 90 Patienten, die in der Fallbesprechung interdisziplinar disku-
tiert wurden, erhielten 61 Patienten (68%) erst nach iber 120 Tagen nach der
Fallbesprechung den vorerst abschliefenden Arztbrief. Im Vergleich zum Vor-
jahr (2022) konnte die Zahl der Patienten, die den vorab abschlieRenden Arzt-
brief im Zeitraum von 120 Tagen erhielten, um 7% gesteigert werden.

Analyse der Grinde fiir eine Latenz >120 Tage:
a. Nach der Fallbesprechung wurden weitere medizinische Unterlagen angefordert, die nur
mit Latenz eingingen.
I.  Zusatzlich erforderliche medizinische Unterlagen lagen dem Patienten nicht vor
. Der Haus- / Facharzt war schwer erreichbar
b. Verzogerung der Fallbearbeitung durch Konsilanfragen des ZESE bei arztlichen Experten
bzw. Abwarten der Ergebnisse der klinikumsinternen und zentrumsiibergreifenden Fall-
konferenzen
c. Latenz bis zur Vorstellungstermin in der Prasenzsprechstunde
I Komplexe Terminplanung (Koordination der multiplen Diagnostik)
II.  Absage vereinbarter Termine durch die Patienten
Ill.  Verschiebung von Terminen aufgrund einer Erkrankung des Arztes im Zentrum
d. Lange Latenz bis zum Abschluss des Arztbriefes
I.  Verzogertes Diktat des Arztbriefes, u.a. wegen Erkrankung / Urlaub
Il. Verzogertes Schreiben des Arztbriefes, u.a. wegen Erkrankung / Urlaub
Il Mehrere Korrekturdurchldufe bei komplexer Symptomatik / Erkrankung
V. Verzogerungen im Unterschriftsverfahren, u.a. wegen Erkrankung / Urlaub

V. Komplexitat der Arztbriefe und Wartezeit bei Bedarf der Einholung einer Exper-
tise

In der Regel gab es fiir den Versand des Arztbriefes nach mehr als 120 Tagen mehrere der o.g. Prob-
leme im komplexen Prozess zwischen Fallkonferenz und Versand des Arztbriefes.
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2023 durchgefihrte MaBnahmen zur Prozessoptimierung:

a. Die Sprechstunde und Diagnostik fiir Patienten in der Umgebung wurde an separaten Ter-
minen (Giber mehrere Termine verteilt) geplant.

b. Es wurden eine fixe Vertretungsregelungen mit den arztlichen Kollegen des ZESE bespro-
chen und festgelegt.

c. Abstimmung der Strukturen und Vorgehensweise zur Arztbrieferstellung im Team und Er-
arbeitung einer schriftlichen Anleitung.

d. Diskussion im Team Uber Verdanderungen der Struktur der Arztbriefe und der Abldufe, um
die Komplexitdt zu reduzieren und die Prozesse zu beschleunigen.

Geplante Schritte zur Prozessoptimierung:
e. Weitere Abstimmung zur Fokussierung der im Arztbrief darstellenden Inhalte und zur Op-
timierung der Prozesse.
f. Vermehrter Einsatz telemedizinischer Sprechstunden

Es wurde eine weitere Auswertung bzgl. der Dauer des Behandlungsprozesses an unserem Zentrum
durchgefiihrt. Grundlage der Auswertung waren Patienten, die 2023 in der Sprechstunde fir unklare
Diagnosen unseres Zentrums vorstellig waren. Im Mittel hat es bei diesem Patientenkollektiv 32 Tage
von der Erstanmeldung bis zur interdisziplinaren Fallvorstellung und im Mittel weitere 61 Tage von der
interdisziplinaren Fallvorstellung bis zur Sprechstunde fiir unklare Diagnosen gedauert.

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-)Morbiditdt haben. Diese kann so-
wohl bei Patienten mit dann letztendlich gesicherter Seltener Erkrankung bestehen als auch bei Pati-
enten mit einer haufigen Erkrankung, deren Symptomatik jedoch durch die psychiatrisch-psychosoma-
tische (Co-)Morbiditat untypisch erscheint. Auch brauchen die betroffenen Patienten eine entspre-
chende Versorgung.

Um die Diagnosefindung bei Patienten mit unklarer Diagnose zu verbessern und zu verkiirzen, wurde
im Rahmen des vom Innovationsfond geforderten Projekts ZSE-DUO die gemeinsame Patientenbetreu-
ung durch einen somatischen Arzt, z.B. fiir Neurologie, und einen Arzt fur Psychiatrie und Psychothe-
rapie oder fir Psychosomatische Medizin und Psychotherapie etabliert. Die genauen Abldufe wurden
in einer SOP ,,Duale Lotsenstruktur” beschrieben. Die im Rahmen von ZSE-DUO entwickelten Struktu-
ren und Prozesse wurden 2023 auch nach Ende der Férderung fiir die Patientenversorgung beibehal-
ten, soweit dies ohne Finanzierung moglich war. Es erfolgten Gesprache mit den am Projekt beiligten
Krankenkassen zu Selektivvertragen.

In den Typ B-Zentren wurden neben SOPs, Qualitatszirkeln, Registerteilnahme, Benchmarking sowie
Team- und Fallbesprechungen folgende Zertifizierungen durchgefiihrt, um die Qualitdt in den Zentren
sicherzustellen:

e Christiane Herzog Zentrum: muko. zert (Zertifikat vom 10.11.2020, giiltig bis 09.11.2023).

o Zentrum fir blasenbildende Autoimmundermatosen: Akkreditierung D-ML-13450-01-00 giiltig
bis 26.06.2023.

e Zentrum fiir das Multiple Myelom: JACIE-Zertifizierung (Zertifikat vom 07.01.2018, giiltig bis
06.01.2023)
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Im Jahr 2023 wurden 53 Patienten im Rahmen des Seletivvertrags zur Exomdiagnostik TRANSLATE-
NAMSE eingeschleust. Das bedeutet eine Steigerung gegeniiber dem Vorjahr von etwa 50%. Bei die-
sem Patientenkollektiv betrug die Zeit von der unterzeichneten Teilnahmeerklarung zum Selektivver-
trag seitens des Patienten bis zur ersten interdisziplaren Fallbesprechung zur Indikationsstellung einer
Sequenzierung des gesamten Exoms im Mittel 13 Tage. Die Dauer zwischen der Unterschrift der Teil-
nahmeerklarung zum Selektivvertrag und der Fallkonferenz lag in 52 von 53 Fallen unter 50 Tagen
(98%).

Fall-Nachverfolgung

Im Jahr 2022 wurde der Prozess einer Nachverfolgung nach Abschluss der Falle mit unklarer Diagnose
am ZESE gestartet. Hierflr wurden ein Anschreiben an den betreuenden Arzt sowie ein kurzer Frage-
bogen (siehe unten) konzipiert, welche etwa 12 Monate nach dem vorab abschlieRenden Arztbrief
unseres Zentrums an den Uberweisenden Arzt des Patienten postalisch verschickt werden. Im An-
schreiben weisen wir auf gestellten Verdachtsdiagnosen und Empfehlungen unseres Zentrums hin und
erbitten Rickmeldungen zu dem weiteren medizinischen Verlauf und zur Zufriedenheit mit der Arbeit
unseres Zentrums.

Fragebogen an den Gberweisenden Arzt zur Fall-Nachverfolgung:

1. Antwort bitte markieren:
o es liegen keine Informationen bzgl. der weiteren Abklarung vor
o keine der Empfehlungen konnte umgesetzt werden
o die Befunde bzw. Arztbriefe sind als Anlage beigefiigt
o es haben sich noch folgende Aspekte ergeben: (Freitextfeld)

2. Wie schatzen Sie die Unterstlitzung unseres Zentrums bei der Diagnosefindung ein?
o sehr gut
O gut
o befriedigend
o ausreichend
o schlecht
o sehr schlecht

3. Wie schdtzen Sie insgesamt die Betreuung an unserem Zentrum ein?
o sehr gut
o gut
o befriedigend
o ausreichend
o schlecht
o sehr schlecht

4.  Haben Sie Anmerkungen/Verbesserungsvorschlage fur unser Zentrum? (Freitextfeld)

Zielsetzung unseres Zentrums fiir die Auswertung im Jahresbericht 2024 ist, dass mindestens 90%
des Riicklaufes die Unterstiitzung unseres Zentrums bei der Diagnosefindung (Frage 2) mit befrie-
digend oder besser bewerten.
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4. Anzahl und Beschreibung der (mit-)gestalteten Fort- und Weiter-

bildungsveranstaltungen des ZESE und seiner Typ B-Zentren im

Jahr 2023

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

Datum der Veranstaltung

Typ A-Zentrum

Nationale Konferenz Seltene Erkrankungen: Vertiefungsworkshop

28.-29.09.2023

bildungsveranstaltung Klinikum Fulda

Treffen der Arbeitsgemeinschaft der Zentren fiir Seltene Erkrankungen (AG 28.04.2023
ZSE) 06.11.2023
19.01.2023
30.03.2023
Interdisziplinare klinikumsinterne Fallkonferenzen des ZESE (von der Baye- 25.05.2023
rischen Arztekammer als Fortbildungsveranstaltung anerkannt) 20.07.2023
05.10.2023
23.11.2023
20.01.2023
24.03.2023
Journal Club des ZESE 26.05.2023
11.08.2023
24.11.2023
Christiane Herzog Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfranken
18. Wiirzburger Mukoviszidosefortbildung 18.03.2023
Craniofaciales Centrum Wiirzburg (CFCW)
Operative Schritte bei Kraniosynostosen, Insitut flir Rechtsmedizin 01.02.2023
Neue Therapiestrategien bei vorzeitigen Schadelnahtverschliissen, Weiter- 99.02.2023

Einfihrungsvortrag syndr. Kraniosynostosen; Jahrestagung der EAS

05.-07.05.2023

Educational Day auf der Jahrestagung der DGNC 25.06.2023
Fabry Zentrum fiir interdisziplindre Therapie Wiirzburg (FAZIT)
Fabry-Masterclass in Frankfurt 11.01.2023

FOLD Symposium in Hamburg

27.-28.01.2023

DGK Jahrestagung Mannheim 01.04.2023
Fabry-Patiententreffen, iPark Hotel Reichenberg 22.04.2023
ZESE Studenten Praktikum 07.11.2023
16.Dusseldorfer Nieren- und Hochdrucktage 17.11.2023
Fabry-Expertentreffen D-A-CH in Wiirzburg 17.11.2023
M. Fabry Fortbildung fur Stationsschwestern 23.11.2023
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Interdisziplinares Amyloidosezentrum Nordbayern

Vortrag i.R. Fortbildung zu seltenen kardialen Erkrankungen, Augsburg 01.07.2023
Vortrag zu kardialer Amyloidose i.R. "Update Nirnberg" 23.09.2023
Vortrag zu kardialer Amyloidose i.R. der Jahrestagung Deutsche Gesell-

- . 14.10.2023
scahft Hdmato-Onkologie, Hamburg
Vortrag zu kardialer Amyloidose i.R. Janssen Live Webinar zur Amyloidose 26.10.2023
P?dlumsdlskussmn zur Bildgebung bei kardialer Amyloidose, Echokongress 04.11.2023
Koéln
Vortrag Diagnostik und Theraoie der HI und kardialen Amyloidose, Fortbil-

" w . 11.11.2024

dungsveranstaltugn fir Hausarzte, Wirzburg
Vortrag zur“kardlalen Amyloidose, Jubidumsveranstaltugng Amyloidose- 25.11.2023
zentrum Musnter
Masterclass anlasslich des 5-jahrigen Bestehens des Zentrums 01.12.2023
Zuweiserveranstaltung zum 5-jdhrigen Bestehen 02.12.2023
FUhfortbildung Med I&II 05.12.2023

Zentrum fiir Achalasie und andere Osophagusmotilititsstorungen

DCK 2023 Minchen

26.-28.04.2023

Sitzung - OGI - Operatives Vorgehen und Komplikationsmanagement

26.04.2023

FALK Symposium

03.-04.11.2023

Zentrum fiir angeborene Blutzellerkrankungen

Kongressvortrag Hamatologie heute

21.04.2023

Kongressvortrag DGHO-Jahrestagung

15.10.2023

Treffen der ThromKid-Plus-Gruppe in Hannover: Arbeit an Diagnostik-Leit-
linie

19.-20.11.2023

Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen

Direkte Immunfluoreszenz 26.01.2023
Okulares Pemphigoid 04.02.2023
Leitlinie Schleimhautpemphigoid up-date 13.07.2023
Dupilumab bei bulldsem Pemphigoid 09.11.2023
Zentrum fiir Genetische Herz- und GefaBerkrankungen (ZGH)

Prasentation: Ein Blick in die Familie: Genetische Testung wann und wie? 12.04.2023
Medscape Interview: Auch Patienten mit hypertropher Kardiomyopathie

kénnen intensiv Sport machen — Studie zeigt keine Risikoerhéhung fiir 30.05.2023
plotzlichen Herztod

Prasentation auf dem Patiententag "ARVC Selbsthilfe trifft Fachwissen" 17.06.2023
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Vortrag zur Weiterbildung von Herzinsuffizienz Schwestern und MFAs zum
Thema: Genetische Ursachen der Herzinsuffizienz-Was ist wichtig?

30.06.2023

Teilnahme und Prdsentation am 2. Bayerischer Amyloidose Round Table

18.10.2023

Zentrum fiir genetische Innenohrstérungen (2Gl)

Course of Microsurgery of the middle ear, HNO Wiirzburg

13.-15.02.2023

Genetik der Horstorungen (Fortbildung im Horfrihforderzentrum Wiirz-
burg)

16.06.2023

Hearring RT

29.-30.11.2023

Zentrum fiir das Multiple Myelom

Post-ASH 2023 08.02.2023
Impact-Training beim Multiplen Myelom 12.10.2023
Nachlese vom Amerikanischen und Europdischen Krebskongress 04.11.2023
Hama-Onko-Forum - The Big Five 15.11.2023
7. Digitales Myelomforum 25.11.2023
Zentrum fiir Deletionssyndrom 22q11.2 (ZEDE22q11)

LD\?:ZK?iﬁlijrirEt;isI::ng im Rahmen der Humangenetischen Fortbildung des 1.03.2023
Familienzeit 22Q Wir sind 22Q 01.08.2023
LD\?FZ{ZKTiﬂ';;rc]:rEt;iSI::ng im Rahmen der Humangenetischen Fortbildung des 08.11.2023
Thementage Herbst Wir sind 22Q 11.11.2023
Thementage Herbst bzgl Leitlinie DS22q11 11.11.2023

Zentrum fiir endokrine Tumore (ZET)

5th COST Harmonis@tion Adrenal Tumor Masterclass

15.-16.04.2023

10 Jahre IBDW; Vortrag Nebennierenkarzinom: Kann eine Biobank helfen,

mologie

das klinische Management bei einer sehr seltenen Erkrankung zu verbes- 24.06.2023
sern?

6th COST Harmonis@tion Adrenal Tumor Masterclass 11.10.2023
Praktische Endokrinologie 17 25.10.2023
Neue Erkenntnisse in der Onkologie - Nachlese vom Amerikanischen und 04.11.2023
Europaischen Krebskongress 2023; Vortrag Endokrine Tumore o
Zentrum fiir kongenitale Katarakt

Aktuelles aus der Kinderaugenheilkunde, Strabologie und Neuroophthal- 09.12.2023
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Zentrum fiir Maligne Hyperthermie

Jahrestreffen Europaische MH-Gruppe

03.-05.05.2023

Interne Fortbildung/Journal Club

10.01.2023
11.04.2023
11.07.2023
17.10.2023
22.11.2023

Zentrum fiir Primare Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen

Jahrestagung AG Padiatrische Immunologie

04.-06.05.2023

Immundefekte - zwischen Infektionsanfalligkeit und Autoimmunitat 15.07.2023
Zentrum fiir Riesenzellarteriitis (ZeRi)

Update Riesenzellarteriitis 15.02.2023
20. Jahrestagung des Wiirzburger Rheumazentrums 11.03.2023
rheum. Arbeitskreis "Neues zur Riesenzellarteriitis" 25.10.2023

Zentrum fiir seltene Bewegungsstérungen

Neuroforum (teilweise Mitgestaltung)

jeden Mittwoch im Semester

Neurowissenschaftliches Grundlagenseminar

jeden Donnerstag im Semester

Motorik-AG der Neurologischen Klinik

1x pro Monat im Semester

Fortbildung fiir Selbsthilfegruppen

unregelmafig

CPMS Konferenzen ERN-RND

jeden Monat

ERN-RND Winter School 1x pro Jahr
DASNE Fallkonferenzen 1x Monat

MDS Congress Sep 2023

Zentrum fiir seltene Hormonstérungen

Praktische Endokrinologie 29.03.2023

Koordination und Mitgestaltung der gesamten endokrinologischen Fortbil-
dungsveranstaltungen der Jahrestagung der Deutschen Ges. fir Innere
Medizin

03.-06.05.2023

Henning Symposium 06.10.2023
Praktische Endokrinologie 25.10.2023
10. Nebenniereninsuffizienz-Schulungstreffen 15.11.2023
Zentrum fiir seltene neuromuskuldre Erkrankungen

Schmerz bei Neuromuskularen Erkrankungen (DGM Mitgliedertage) 06.05.2023
Aktionstag Schmerz: Seltene Neuropathien als Schmerzursache 06.06.2023
Neuroforum Wirzburg: Haufige und seltene Polyneuropathie-Ursachen 17.06.2023
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5. Darstellung der Maflsnahmen zum strukturierten Austausch tber
Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen
Zentren fir Seltene Erkrankungen

Das ZESE nimmt (iber verschiedene Netzwerke an einem strukturierten Austausch tGber Therapieemp-
fehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren fiir Seltene Erkrankungen teil.

Uber die Plattform Konsil-SE fanden 2023 Fallkonferenzen unter Beteiligung mehrerer Zentren fiir Sel-
tene Erkrankungen statt. Die Vorbereitung, der Ablauf und die Zusammenfassung der Ergebnisse die-
ser Fallkonferenzen sind in einem entsprechenden SOP-Dokument geregelt.

Vertreter des Typ A-Zentrums und der Typ B-Zentren sind an der Erstellung von Leitlinien beteiligt und
nehmen an Qualitatszirkeln sowie Benchmarking-Treffen national und international teil, bei denen die
Behandlungserfolge strukturiert evaluiert und verbessert werden.

Viele Typ B-Zentren des ZESE sind in nationale Referenznetzwerke eingebunden, die neben der Erstel-
lung von Leitlinien auch zentrenibergreifende Fallkonferenzen durchfiihren. Das ZESE Typ A-Zentrum
koordiniert dabei die Aktivitdten im CRANIO-Net.

Die Europdischen Referenznetzwerke (ERNs) flihren mit Beteiligung européischer Expertenzentren
Fallbesprechungen zur Diagnosefindung und Therapieempfehlungen durch, an denen Vertreter des
Universitatsklinikums Wirzburg, die in den jeweiligen Netzwerken aktiv sind, teilnehmen. Der Ablauf
dieser Fallkonferenzen ist durch die Europdische Kommission und die Leitung des jeweiligen ERNs so-
wie die Struktur der IT-Plattform Clinical Patient Management System (CPMS) vorgegeben.

6. Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherten Diag-
nosen gegenUber bisher unklaren Diagnosen

Insgesamt wurden im ZESE mit seinen angeschlossenen Typ B-Zentren bei 379 Patienten mit bisher
unklaren Diagnosen durch humangenetische Analysen eine Diagnose gesichert.

7. Leitlinien und Konsensuspapiere, an denen das ZESE und seine
Typ B-Zentren 2023 mitgearbeitet haben (nur Leitlinien in Ent-
wicklung)

Typ A-Zentrum

o AWMF: 083-048: S3 Leitlinie: Leitlinie zur Versorgung seltener genetisch bedingter Erkrankun-
gen der Zéhne (in Entwicklung)
e AWMF: 166-006: S3 Leitlinie: Guideline fiir Cystionose (in Entwicklung)

Christiane Herzog-Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfranken
o AWMF: 026-022: S3-Leitlinie: Lungenerkrankung bei Mukoviszidose — Pseudomonas aerugi-
nosa
Craniofaciales Centrum Wiirzburg (CFCW)

e AWMF: 007-108. S2k-Leitlinie: Diagnostik und Therapie von Patienten mit Kraniosynostosen
(09/2023 publiziert)
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Zentrum fiir angeborene Blutzellerkrankungen

e AWMF: 025-018. S1-Leitlinie: Hereditdre Sphdrozytose (08/2023 publiziert)
e AWMF: 086-003. S2k-Leitlinie: Diagnostik von Thrombozytenerkrankungen (in Entwicklung)

Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen
e AWMF: 013-071. S2k-Leitlinie Diagnostik und Therapie des Pemphigus vulgaris / foliaceus und
des bullésen Pemphigoids. (in Uberarbeitung, geplante Fertigstellung 03/2025)

Zentrum fiir genetische Herz- und GefaRBerkrankungen (ZHG)

e Gendiagnostik bei kardiovaskuldren Erkrankungen — Konsensuspapier der Deutschen Gesell-
schaft fiir Kardiologie (DGK) und der Deutschen Gesellschaft fiir Pddiatrische Kardiologie
(DGPK) (2023 bei der DGK eingereicht)

Zentrum fiir das Multiple Myelom

e AWMF: 032-0540L. S3-Leitlinie: Supportive Therapie bei onkologischen Patientinnen — inter-
disziplinére Querschnittsleitlinie (in Uberarbeitung)

Zentrum fiir Deletionssyndrom 22q11.2

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

Zentrum fiir endokrine Tumore (ZET)
o AWMF 031-0560L: S3 Leitlinie: Schilddriisenkarzinom (in Entwicklung)

Zentrum fiir Primdre Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen

e AWMF: 113-001. S3 Leitlinie: Diagnostik auf Vjorliegen eines riméren Immundefektes (PID) (in
Entwicklung)

Zentrum fiir Riesenzellarteriitis (ZeRi)

e EULAR recommendations for the use of imaging in large vessel vasculitis in clinical practice:
2023 update; Publikation 2024 erwartet

Zentrum fiir seltene Hormonstérungen
e European Society for Endocrinology and American Endocrine Society. Leitlinie: Diagnosis and
therapy of glucocorticoid-induced adrenal insufficiency; Publikation 2024 erwartet
e Delphi Konsensus zum Notfallmanagement von Patientinnen mit Nebenniereninsuffizienz
(08/2023 publiziert)
e Delphi Konsensus zur Beurteilung des Therapiemanagements bei Patienten mit bilateralem pri-
mdrem Hyperaldosteronismus (under review)

Zentrum fiir seltene neuromuskuladre Erkrankungen

e AWMF 030-067. S1 Leitlinie: Diagnostik bei Polyneuropahtien (in Entwicklung)
e AWMF 030-130. S2e Leitlinie: Therapie akuter und chonischer immunvermittleter Neuropa-
thien und Neuritiden (in Uberarbeitung)
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8. Nennung der Studien zu Seltenen Erkrankungen, an denen das

Zentrum teilnimmt

Laufende Projekte und Studien des Typ A-Zentrums in 2023

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

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

UTN: Universitdres Telemedizin Netzwerk (Sponsor: Bundesministerium fiir Bildung und For-
schung (BMBF), Projekt aus dem Netzwerk Universitdtsmedizin (NUM))

Laufende Projekte und Studien der Typ B-Zentren in 2023

Christiane Herzog-Zentrum fiir 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)
VX20-121-102: A Phase 3, Randomized, Double-blind, Controlled Study Evaluating the Efficacy
and Safety of VX-121 Combination Therapy in Subjects With Cystic Fibrosis Who Are Heterozy-
gous for F508del and a Minimal Function Mutation (F/MF)

VX20-121-104: A Phase 3, Open-label Study Evaluating the Long-term Safety and Efficacy of
VX-121 Combination Therapy in Subjects With Cystic Fibrosis

VX21-445-124: A Phase 3 Double-blind, Randomized, Placebo Controlled Study Evaluating the
Efficacy and Safety of ELX/TEZ/IVA in Cystic Fibrosis Subjects 6 Years of Age and Older With a
Non-F508del ELX/TEZ/IVA responsive CFTR Mutation

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 fiir eine Fahrradergometrie bei chronischen
Lungenerkrankungen

Fabry Zentrum fiir interdisziplindre Therapie Wiirzburg (FAZIT)

MODIFY: Efficacy and Safety of Lucerastat Oral Monotherapy in Adult Subjects With Fabry
Disease: Randomisierte, doppelblinde, placebokontrollierte, multizentrische Parallel-gruppen-
studie der Phase Ill zur Untersuchung der Wirksamkeit und Sicherheit von Lucerastat auf neu-
ropathische Schmerzen bei Patienten mit Morbus Fabry

HEAL-FABRY: Monozentrische Prospektive Beobachtungsstudie: Prospektive Fabry-Kohorten-
studie zur Evaluation von Pradiktoren fiir das Auftreten von Herzinsuffizienz und plétzlichem
Herztod

Fabry-Registry NXT: Multizentrische Prospektive Beobachtungsregisterstudie

FollowMe: Safety-Registry: Multizentrische Prospektive Beobachtungsregisterstudie
Beobachtungsstudie flir Patienten mit Morbus Fabry mit Fokus auf Medikamenteneinnahme,
Lebensqualitat und Schmerzkontrolle: Monozentrische prospektive Beobachtungsstudie
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Deutsche Multizentrische Beobachtungsstudie fir Patienten mit Morbus Fabry unter Chape-
rontherapie mit Migalastat-HCI (Galafold)

Morbus Fabry in Hochrisikopatienten mit linksventrikularer Hypertrophie: Pravalenz und Im-
plementierung eines klinischen Scores

PERIDOT: A Randomized, Double-blind, Placebo-controlled, 12-month Phase 3 Study to Evalu-
ate the Effect of Venglustat on Neuropathic and Abdominal Pain in Male and Female Adults
with Fabry Disease who are Treatment-naive or Untreated for At least 6 Months

CARAT: A randomized, open-label, parallel-group, 18-month Phase 3 study to evaluate the ef-
fect of venglustat compared with usual standard of care on left ventricular mass index in pa-
tients with Fabry disease and LV-hypertrophy

STAAR: A Phase I/Il, Multicenter, Open-Label, Single-Dose, Dose-Ranging Study to Assess the
Safety and Tolerability of ST-920, an AAV2/6 Human Alpha Galactosidase A Gene Therapy in
Subjects with Fabry Disease

Interdisziplindres 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 lllb AL Amyloidosis

Cael101-302: A Study to Evaluate the Effectiveness and Safety of CAEL-101 in Patients With
Mayo Stage llla AL Amyloidosis

MATTR: Efficacy and safety of NNC6019-0001 at two dose levels in participants with transthy-
retin amyloid cardiomyopathy (ATTR CM)

CArdiag: Efficacy of [18F]Florbetaben PET for Diagnosis of Cardiac AL Amyloidosis

Wiirzburger Zentrum fiir Neurofibromatosen (WZNF)

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

KOMET D134BC00001 "A Phase lll, 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 fiir Achalasie und andere Osophagusmotilititsstérungen

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

Genetikstudie Achalasie

Stellenwert der routineméRigen postoperativen Endoskopie nach POEM in und auRerhalb der
Lernkurve

Einfluss von Vorinterventionen auf die Sicherheit der Hellermyotomie und POEM

Achalasie - Versorgungsrealitat in Deutschland
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Zentrum fiir angeborene Blutzellerkrankungen

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 Andmien

Patientenregister Sichelzellkrankheit

A Phase 3, Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo-Controlled Study to Evaluate the
Efficacy and Safety of Mitapivat in Pediatric Subjects With Pyruvate Kinase Deficiency Who Are
Not Regularly Transfused, Followed by a 5-Year Open-label Extension Period

Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen

ARGX-113-2009 EU CT: 2023-508645-40: A Phase 2/3, Randomized, Double-Blinded, Placebo-
Controlled, Parallel-Group Study to Investigate the Efficacy and Safety of Efgartigimod PH20
SC in Adult Participants With Bullous (BALLAD) Pemphigoid

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+)

ARGX-113-2010 EudraCT: 2021-003063-10: An Open-label Extension Study of ARGX-113-2009
to Evaluate the Long-term Safety, Tolerability, and Efficacy of Efgartigimod PH20 SC in Adult
Participants With Bullous Pemphigoid

Zentrum fiir Genetische Herz- und GefiBerkrankungen (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)

2020-003536-92: A Phase 3, Multi-Center, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Trial
to Evaluate the Efficacy and Safety of CK-3773274 in Adults With Symptomatic Hypertrophic
Cardiomyopathy and Left Ventricular Outflow Tract Obstruction

Zentrum fiir genetische Innenohrstérungen (ZGl)

Identifizierung und Charakterisierung von Genen fiir angeborene Horstérungen

Evaluation kortikale auditorisch evozierte Potentiale zur Verlaufsdiagnostik horgeschadigter,
mit einer Horhilfe versorgter Kinder

Optimising hearing aid fitting prior to Cl

Vorsprachliche Entwicklungsdiagnostik auf der Basis des individuellen Vokalisationsrepertoires
von Sauglingen —Testung eines neuen Verfahrens zur Diagnose- und Therapiebegleitung in der
Padaudiologie
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Zentrum fiir das Multiple Myelom

AlloRelapseMMStudy: Allogene Stammzelltransplantation im Vergleich zur konventionelln
Therapie als Salvage-Therapie fir Patienten mit rezidiviertem /progredientem multiplem
Myelom nach einer Erstlienientherapie

BLENREP: Effectiveness and Safety in multiple myeloma (BEaMM)-Real World Evidence in pa-
tients taking Belantamab Mafodotin in the US and Europe

CC-220-MM-001: A Phase 1b/2a Multicenter, Open-label, Dose-escalation Study to Determine
the Maximum Tolerated Dose, Assess the Safety, Tolerability, Pharmacokinetics and Efficacy
of CC-220 as Monotherapy and in Combination With Other Treatments in Subjects With Mul-
tiple Myeloma

C0O43476: A PHASE I/1l, OPEN-LABEL, MULTI-COHORT STUDY TO EVALUATE THE EFFICACY AND
SAFETY OF CEVOSTAMAB IN PRIOR B CELL MATURATION ANTIGEN-EXPOSED PATIENTS WITH
RELAPSED/REFRACTORY MULTIPLE MYELOMA

Caro: Nicht-interventionelle Studie zum Einsatz von Carfilzomib (Kyprolis®) in Kombination mit
Lenalidomid (Revlimid®) und Dexamethason oder Carfilzomib in Kombination mit Dexame-
thason allein oder Carfilzomib in Kombination mit Dexamethason und Daratumumab (Darz-
alex®) zur Behandlung von Patienten mit Multiplem Myelom, die mindestens eine vorange-
gangene Therapie erhalten haben

DSMM XIV: Lenalidomide, Adriamycin, Dexamethasone (RAD) Versus Lenalidomide, Borte-
zomib, Dexamethasone (VRD) for Induction in Newly Diagnosed Multiple Myeloma Followed
by Response-adapted Consolidation and Lenalidomide Maintance — A Randomized Multicenter
Phase Il Trial by Deutsche Studiengruppe Multiples Myelom

DSMM XIX [GMMG-HDS8]: A randomized phase Il non-inferiority trial assessing lenalidomide,
bortezomib and dexamethasone induction therapy with either intravenous or subcutaneous
isatuximab in transplant-eligible patients with newly diagnosed multiple myeloma

DSMM XX [GMMG-HD10], MajesTEC-5: A Phase 2 Study to Evaluate Safety and Efficacy of Te-
clistamab in Combination with Daratumumab, Lenalidomide, and Dexamethasone with or
without Bortezomib as Induction Therapy and Teclistamab in Combination with Daratumumab
and Lenalidomide as Maintenance Therapy in Participants with Newly Diagnosed Transplant
Eligible Multiple Myeloma

MagnetisMM-RW Study: A Multi-National Prospective non interventional study of standard of
care in participants with MM who are refractory to at least one Proteasome inhibitor, one
immunmodulatory Drug and one anti-CD38 antibody

Zentrum fiir Deletionssyndrom 22q11.2

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

Phanotypische und neurobiologische Charakteristika bei Personen mit Deletionssyndrom
22q11.2
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Zentrum fir endokrine Tumore (ZET)

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

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

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

SPENCER: A Phase 1/2 Trial of a Novel Therapeutic Vaccine (E02401) 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)

COMPETE: A prospective, randomised, Controlled, Open-label, Multicentre phase Il study to
evaluate efficacy and safety of Peptide Receptor Radionuclide Therapy (PRRT) with 177Lu-Edo-
treotide compared to targeted molecular therapy with Everolimus in patients with inoperable,
progressive, somatostatin receptor-positive (SSTR pos.), neuroendocrine tumours of gastroen-
teric or pancreatic origin (GEP-NET). 177Lu-edotreotide vs. everolimus in GEP-NET (COMPETE-
Trial)

LUNET: Peptide Receptor Radionuclide Therapy (PRRT) With 177Lu-DOTATATE in Advanced
Gastro-entero Pancreatic Neuroendocrine Tumors

Zentrum fiir Maligne Hyperthermie

Minimal invasive Diagnostik einer MH-Veranlagung mittels Sonoelastographie

Zentrum fiir Primare Immundefekte und Autoinflammatorische Erkrankungen

trained FEVER: A prospective, non-interventional study in patients with periodic fever syn-
dromes to evaluate clinical manifestation, inborn and acquired etiopathogenetic mechanisms
as well as psychosocial stress factors

P-CID: A prospective outcome study on patients with profound combined immunodeficiency

Zentrum fiir Riesenzellarteriitis

SELECT-GCA: Giant Cell Arteritis: Phase 3 Safety and Efficacy Study of Upadacitinib in Subjects
with Giant Cell Arteritis: SELECT-GCA

GCAPTAIN: Phase Il study of efficacy and safety of secukinumab versus placebo, in combina-
tion with glucocorticoid taper regimen, in patients with giant cell arteritis (GCA)

GIGAINT : Efficacy and Safety of secukinumab in patients with new onset of giant cell arteritis
who are in clinical remission M16-852 Upadacitinib
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Zentrum fiir seltene Bewegungsstorungen

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

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 Computergestiitzten Einstellung fiir die Tiefenhirnstimu-
lation bei Dystonie-Patienten

PATTERN: Prospective, randomized, double-blind, placebo-controlled, multicenter study to in-
vestigate the efficacy and safety of NT 201 in the treatment of lower limb spasticity caused by
stroke or traumatic brain injury in adult subjects, followed by an open label extension with or
without combined upper limb treatment

Zentrum fiir seltene Hormonstérungen

NCT03789656: A Study to Evaluate the Safety and Efficacy of CRNO0O808 for the Treatment of
Acromegaly

PATHFNDR-2: Paltusotin in Acromegaly

INSIGHTS-GHT: Produktiibergreifende Registerstudie zur Wachstumshormontherapie

Linc-6: long-term outcome of Osilodrostat in Cushing's disease

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

TOASST: Taper or abrupt steroid stop

PROSAI: Register und Biomaterialsammlung von Patienten mit chronischer Nebenniereninsuf-
fizienz

Ercusyn: European Registry on Cushing's Syndrome

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

NCT01922440: Physicians Advancing Disease Knowledge in Hypoparathyroidism

Deutsches Akromegalieregister

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 fiir kindliche Knochenerkrankungen

ALP-HPP-501: Eine longitudinale, prospektive Langzeit-Register-Beobachtungsstudie bei Pati-
enten mit Hypophosphatasie (HPP)

Zentrum fiir seltene neuromuskuldre Erkrankungen

ROCK-ALS-Studie: Fasudil vs. Placebo

Edavarone-Studie: Edaravone p. o.

EARLY-/TEAR-ALS-Studie: Biomarker

SMArtCare: Register flr Spinale Muskelatrophie

MNDnet: Register flir Motoneuronerkrankungen

IGOS, KKPNS: Register und Bioprobenbank des "Kompetenznetz Peripherer Nerv" fiir Immun-
neuropathien
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9. Publikationen 2023, an denen das ZESE und seine Typ B-Zentren
mitgearbeitet haben

Typ A- Zentrum

Hebestreit H, Lapstich AM, Brandstetter L, Krauth C, Deckert J, Haas K, Pfister L, Witt S, Schippers
C, Dieris-Hirche J, Maisch T, Tuscher O, Barlescu L, Berger A, Berneburg M, Britz V, Deibele A,
GraeRner H, Gilindel H, Heuft G, Liicke T, Mundlos C, Quitmann J, Rutsch F, Schubert K, Schulz B,
Schweiger S, Zeidler C, Zeltner L, de Zwaan M; ZSE-DUO Working Group. Effect of the addition of
a mental health specialist for evaluation of undiagnosed patients in centres for rare diseases (ZSE-
DUO): a prospective, controlled trial with a two-phase cohort design. EClinicalMedicine
2023;65:102260. doi: 10.1016/j.eclinm.2023.102260.

Witt S, Kristensen K, Blomeke J, Hebestreit H, Wocker M, Pfister L, Bullinger M, Tlscher O, Deckert
J, Graessner H, Lapstich AM, de Zwaan M, Mundlos C, Quitmann JH. Lebensqualitdt und erlebte
Belastungen von Patient*innen mit Verdacht auf eine Seltene Erkrankung — erste Erkenntnisse
aus der ZSE-DUO Studie. Psychother Psychosom Med Psychol 2023 Jan;73(1):9-15. doi: 10.1055/a-
1814-3998.

Christiane Herzog Zentrum fiir Mukoviszidose Unterfranken

Hebestreit H, Thornton CS. Cystic fibrosis and the cardiovascular system: the unexpected heart-
ache (editorial). Eur Respir J 2023;62(4):2301253. doi: 10.1183/13993003.01253-2023.

Heidenreich JF, Kuhl PJ, Grunz JP, Hendel R, Metz C, Weng AM, Benkert T, Hebestreit H, Bley TA,
Kostler H, Veldhoen S. Lung Function in Patients with Cystic Fibrosis before and during CFTR-Mod-
ulator Therapy Using 3D Ultrashort Echo Time MRI. Radiology 2023;308:e230084. doi: 10.1148/ra-
diol.230084.

Radtke T, Kriemler S, Stein L, Karilla C, Urquhart DS, Orenstein DM, Lands LC, Schindler C, Eber E,
Haile SR, Hebestreit H. Cystic fibrosis related diabetes is not associated with maximal aerobic ex-
ercise capacity in cystic fibrosis: a cross-sectional analysis of an international multicenter trial (AC-
TIVATE-CF). J Cyst Fibros. 2023 Jan;22(1):31-38.

Saynor ZL, Gruet M, McNarry MA, Button B, Morrison L, Wagner M, Sawyer A, Hebestreit H,
Radtke T, Urquhart DS; European Cystic Fibrosis Society Exercise Working Group. Guidance and
standard operating procedures for functional exercise testing in cystic fibrosis. Eur Respir Rev
2023;32:230029.

Urquhart DS, Hebestreit H, Saynor Z, Radtke T; European Cystic Fibrosis Society Exercise Working
Group. 'Gold-standard' field test is a non-sequitur. Pulmonology. 2023 Mar-Apr;29(2):173.

Craniofaciales Centrum Wiirzburg (CFCW)
Busch C, Engel M, Gausepohl H-J, Klopocki E, Lagreze W A, Linz C, Margraf-Stiksrud J, Praetorius
M, RiickschloB T, Schulz M, Schweitzer T, Semmelmeyer K, Svoboda D, Zittel S. S2k-Leitlinie Diag-
nostik und Therapie von Patienten mit Kraniosynostosen. AWMF online. Epub 2023 Sep.
https://register.awmf.org/assets/guidelines/007-108| Diagnostik-Therapie-Patienten-mit-Kra-
niosynostosen 2023-10.pdf
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https://register.awmf.org/assets/guidelines/007-108l_Diagnostik-Therapie-Patienten-mit-Kraniosynostosen_2023-10.pdf

Fabry Zentrum fiir interdisziplindre Therapie Wiirzburg (FAZIT)
Breyer M, Griiner J, Klein A, Finke L, Klug K, Sauer M, Ugeyler N. In vitro characterization of cells
derived from a patient with the GLA variant c.376A>G (p.S126G) highlights a non-pathogenic role
in  Fabry disease. Mol Genet Metab Rep. 2023 Nov 25;38:101029. doi:
10.1016/j.ymgmr.2023.101029. eCollection 2024 Mar.

Burlina A, Brand E, Hughes D, Kantola I, Kramer J, Nowak A, Tgndel C, Wanner C, Spada M. An
expert consensus on the recommendations for the use of biomarkers in Fabry disease. Mol Genet
Metab. 2023 Jun;139(2):107585. doi: 10.1016/j.ymgme.2023.107585. Epub 2023 Apr 17.

Klug K, Breyer M, Klopocki E, Uceyler N. Generation of two induced pluripotent stem cell lines
UKWNLiO06 and UKWNLiOO7 derived from two patients with an active site GLA mutation leading
to a pain and no pain phenotype in Fabry disease. Stem Cell Res. 2023 Mar;67:103025. doi:
10.1016/j.scr.2023.103025. Epub 2023 Jan 9.

Klug K, Spitzel M, Hans C, Klein A, Schottmann NM, Erbacher C, Uceyler N. Endothelial Cell Dys-
function and Hypoxia as Potential Mediators of Pain in Fabry Disease: A Human-Murine Transla-
tional Approach. Int J Mol Sci. 2023 Oct 21;24(20):15422. doi: 10.3390/ijms242015422.

Miintze J, Lau K, Cybulla M, Brand E, Cairns T, Lorenz L, Ugeyler N, Sommer C, Wanner C, Nordbeck
P. Patient reported quality of life and medication adherence in Fabry disease patients treated with
migalastat: A prospective, multicenter study. Mol Genet Metab. 2023 Feb;138(2):106981. doi:
10.1016/j.ymgme.2022.106981. Epub 2022 Dec 22.

Wanner C, Ortiz A, Wilcox WR, Hopkin RJ, Johnson J, Ponce E, Ebels JT, Batista JL, Maski M, Politei
JM, Martins AM, Banikazemi M, Linhart A, Mauer M, Oliveira JP, Weidemann F, Germain DP.
Global reach of over 20 years of experience in the patient-centered Fabry Registry: Advancement
of Fabry disease expertise and dissemination of real-world evidence to the Fabry community. Mol
Genet Metab. 2023 Jul;139(3):107603. doi: 10.1016/j.ymgme.2023.107603. Epub 2023 Apr 29.

Interdisziplindres Amyloidosezentrum Nordbayern
Morbach C, Papagianni A, Ihne-Schubert S, Cejka V, Steinhardt M, Fette G, Held M, Geier A, Einsele
H, Frantz S, Knop S, Sommer C, Stérk S. Tafamidis for cardiac transthyretin amyloidosis: application
in a real-world setting in Germany. Clin Res Cardiol. 2023 Feb 23. doi: 10.1007/s00392-023-02163-
X. Online ahead of print.

Steinhardt MJ, Cejka V, Chen M, Bauerlein S, Schafer J, Adrah A, Ihne-Schubert SM, Papagianni A,
Kortiim KM, Morbach C, Stork S. Safety and Tolerability of SGLT2 Inhibitors in Cardiac Amyloidosis-
A Clinical Feasibility Study. J Clin Med. 2024 Jan 4;13(1):283. doi: 10.3390/jcm13010283.

Morbach C, Papagianni A, Ihne-Schubert S, Cejka V, Steinhardt M, Fette G, Held M, Geier A, Einsele
H, FrantzS, Knop S, Sommer C, Stork S. Tafamidis for cardiac transthyretin amyloidosis: application
in a real-world setting in Germany. Clin Res Cardiol. 2024 May;113(5):653-655. doi:
10.1007/s00392-023-02163-x. Sarkoidose

Wiirzburger Zentrum fiir Neurofibromatosen (WZNF)

Matthies C, Rampeltshammer E, Breun M. [Neurofibromatosis]. Fortschr Neurol Psychiatr. 2023
May;91(5):213-232. doi: 10.1055/a-2000-3713. Epub 2023 May 16.

Matthies C, Zeller L, Kurz A, Rak K, Hagen R, Shehata-Dieler W. Electrically evoked auditory re-
sponses: A classification for brainstem implant placement in Neurofibromatosis Type 2. Clin Neu-
rophysiol. 2023 Nov;155:16-28. doi: 10.1016/j.clinph.2023.08.005. Epub 2023 Aug 20.
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Zentrum fiir angeborenen Blutzellerkrankungen
Al-Samkari H, Grace RF, Glenthgj A, Andres O, Barcellini W, Galactéros F, Kuo KHM, Layton DM,
Morado Arias M, Viprakasit V, Dong Y, Tai F, Hawkins P, Gheuens S, Morales-Arias J, Gilroy KS,
Porter JB, van Beers EJ. Early-onset reduced bone mineral density in patients with pyruvate kinase
deficiency. Am J Hematol. 2023 Mar;98(3):E57-E60. doi: 10.1002/ajh.26830. Epub 2023 Jan 9.

Ballmaier M, Germeshausen M, Schulze H, Andres O; THROMKIDplus Study Group. THROMKIDplus
Patient Registry and Biomaterial Banking for Children with Inherited Platelet Disorders. Hamo-
staseologie. 2023 Nov 2. doi: 10.1055/a-2117-4639. Online ahead of print.

Dirks J, Andres O, Paul L, Manukjan G, Schulze H, Morbach H. IgD shapes the pre-immune naive B
cell compartment in humans. Front Immunol. 2023 Jan 26;14:1096019. doi:
10.3389/fimmu.2023.1096019. eCollection 2023.

Eber S W, Andres O. Hereditdre Spharozytose (ICD10 D58.0; ORPHAS822). S1-Leitlinie. AWMF
online. Epub 2023 Aug. https://register.awmf.org/assets/guidelines/025-018I-S1 Hereditaere-
Sphaerozytose 2023-09 1.pdf

Gebetsberger J, Mott K, Bernar A, Klopocki E, Streif W, Schulze H. State-of-the-art targeted high-
throughput sequencing for detecting inherited platelet disorders. Hamostaseologie 2023,
Aug;43(4):244-251. doi: 10.1055/a-2099-3266. Epub 2023 Aug 23.

Glaser K, Hartel C, Dammann O, Herting E, Andres O, Speer CP, Gépel W, Stahl A; German Neonatal
Network. Erythrocyte transfusions are associated with retinopathy of prematurity in extremely low
gestational age newborns. Acta Paediatr. 2023 Dec;112(12):2507-2515. doi: 10.1111/apa.16965.
Epub 2023 Sep 4.

Hanke K, Fortmann |, Humberg A, Faust K, Kribs A, Prager S, Felderhoff-Mdser U, Kriiger M, Heck-
mann M, Jager A, Andres O, Spiegler J, Hartel C, Herting E, Gopel W. Indomethacin Prophylaxis Is
Associated with Reduced Risk of Intraventricular Hemorrhage in Extremely Preterm Infants Born
in the Context of Amniotic Infection Syndrome. Neonatology. 2023;120(3):334-343. doi:
10.1159/000529140. Epub 2023 Jun 2.

Strauss G, Mott K, Klopocki E, Schulze H. Thrombocytopenia Absent Radius (TAR)-Syndrome: From
current genetics to patient self-empowerment. Himostaseologie 2023, Aug;43(4):252-260. doi:
10.1055/a-2088-1801. Epub 2023 Aug 23.

Weiss LJ, Drayss M, Mott K, Beck S, Unsin D, Just B, Speer CP, Hartel C, Andres O, Schulze H. Onto-
genesis of functional platelet subpopulations from preterm and term neonates to adulthood: The
PLINIUS study. Blood Adv. 2023 Aug 22;7(16):4334-4348. doi: 10.1182/bloodad-
vances.2023009824.
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Zentrum fiir blasenbildende Autoimmundermatosen

Antiga E, Bech R, Maglie R, Genovese G, Borradori L, Bockle B, Caproni M, Caux F, Chandran NS,
Corra A, D'Amore F, Daneshpazhooh M, De D, Didona D, Dmochowski M, Drenovska K, Ehrchen J,
Feliciani C, Goebeler M, Groves R, Glinther C, Handa S, Hofmann SC, Horvath B, loannidis D, Jed-
lickova H, Kowalewski C, Kridin K, Joly P, Lim YL, Marinovic B, Maverakis E, Meijer J, Patsatsi A,
Pincelli C, Prost C, Setterfield J, Sprecher E, Skiljevic D, Tasanen K, Uzun S, Van Beek N, Vassileva
S, Vorobyev A, Vujic |, Wang G, Wang M, Wozniak K, Yayli S, Zambruno G, Hashimoto T, Schmidt
E, Mascard JM Jr, Marzano AV. Corrigendum: S2k guidelines on the management of parane-
oplastic pemphigus/paraneoplastic autoimmune multiorgan syndrome initiated by the European
Academy of Dermatology and Venereology (EADV). J Eur Acad Dermatol Venereol. 2023
Nov;37(11):2378-2379. doi: 10.1111/jdv.19489. Epub 2023 Sep 13.

Huttelmaier J, Benoit S, Goebeler M. Comorbidity in bullous pemphigoid: up-date and clinical im-
plications. Front Immunol. 2023 Jun 29;14:1196999. doi: 10.3389/fimmu.2023.1196999. eCollec-
tion 2023.

Kihn J, Giner T, Benoit S, Goebeler M, Wobser M. Pemphigus foliaceus transforming into pemphi-
gus herpetiformis. J Dtsch Dermatol Ges. 2023 Jun;21(6):655-657. doi: 10.1111/ddg.15037. Epub
2023 May 1.

Liu X, van Beek N, Cepic A, Andreani NA, Chung CJ, Hermes BM, Yilmaz K, Benoit S, Drenovska K,
Gerdes S, Glaser R, Goebeler M, Glinther C, von Georg A, Hammers CM, Holtsche MM, Hiibner F,
Kiritsi D, Schauer F, Linnenmann B, Huilaja L, Tasanen-Maatta K, Vassileva S, Zillikens D, Sadik CD,
Schmidt E, lbrahim S, Baines JF. The gut microbiome in bullous pemphigoid: implications of the
gut-skin axis for disease susceptibility. Front Immunol. 2023 Nov 10;14:1212551. doi:
10.3389/fimmu.2023.1212551. eCollection 2023.

van Beek N, Eming R, Reuss A, Zillikens D, Sardy M, Glnther C, Kiritsi D, Benoit S, Beissert S, Glaser
R, Gollnick H, Horvath ON, Pfeiffer C, Rocken M, Schauer F, Schreml S, Steinbrink K, Zink A, Schade-
Brittinger C, Hertl M, Schmidt E. Efficacy and safety of adjuvant immunoadsorption in pemphigus
vulgaris and pemphigus foliaceus (IA-Pem Study): a multicentre randomised controlled trial. BrJ
Dermatol. 2023 Dec 22:ljad489. doi: 10.1093/bjd/ljad489. Online ahead of print.

Sulzbach Denardin M, Bumiller-Bini Hoch V, Salviano-Silva A, Lobo-Alves SC, Adelman Cipolla G,
Malheiros D, Augusto DG, Wittig M, Franke A, Pféhler C, Worm M, van Beek N, Goebeler M, Sardy
M, lbrahim S, Busch H, Schmidt E, Hundt JE, Petzl-Erler ML, Beate Winter Boldt A. Genetic Associ-
ation and Differential RNA Expression of Histone (De)Acetylation-Related Genes in Pemphigus Fo-
liaceus-A Possible Epigenetic Effect in the Autoimmune Response. Life (Basel). 2023 Dec
29;14(1):60. doi: 10.3390/life14010060.

Zentrum fiir Genetische Herz- und GefiaBerkrankungen (ZGH)

Bertero E, Maack C. The attack of the clones to the cardiovascular system. Eur J Heart Fail. 2023
Jan;25(1):14-16. doi: 10.1002/ejhf.2748. Epub 2022 Dec 11. PMID: 36472016

Chen R, Buchmann S, Kroth A, Arias-Loza AP, Kohlhaas M, Wagner N, Griiner G, Nickel A, Cirnu A,
Williams T, Maack C, Erglin S, Frantz S, Gerull B. Mechanistic Insights of the LEMD2 p.L13R Muta-
tion and Its Role in Cardiomyopathy. Circ Res. 2023 Jan 20;132(2):e43-e58. doi:
10.1161/CIRCRESAHA.122.321929. Epub 2023 Jan 4.
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Heusch G, Andreadou |, Bell R, Bertero E, Botker HE, Davidson SM, Downey J, Eaton P, Ferdinandy
P, Gersh BJ, Giacca M, Hausenloy DJ, Ibanez B, Krieg T, Maack C, Schulz R, Sellke F, Shah AM, Thiele
H, Yellon DM, Di Lisa F. Health position paper and redox perspectives on reactive oxygen species
as signals and targets of cardioprotection. Redox Biol. 2023 Nov;67:102894. doi: 10.1016/j.re-
dox.2023.102894. Epub 2023 Oct 6.

Janz A, Walz K, Cirnu A, Surjanto J, Urlaub D, Leskien M, Kohlhaas M, Nickel A, Brand T, Nose N,
Worsdorfer P, Wagner N, Higuchi T, Maack C, Dudek J, Lorenz K, Klopocki E, Erglin S, Duff HJ, Gerull
B. Mutations in DNAJC19 cause altered mitochondrial structure and increased mitochondrial res-
piration in human iPSC-derived cardiomyocytes. Mol Metab. 2024 Jan;79:101859. doi:
10.1016/j.molmet.2023.101859. Epub 2023 Dec 23.

Krause J, Nickel A, Madsen A, Aitken-Buck HM, Stoter AMS, Schrapers J, Ojeda F, Geiger K, Kern
M, Kohlhaas M, Bertero E, Hofmockel P, Hibner F, Assum I, Heinig M, Miiller C, Hansen A, Krause
T, Park DD, Just S, Aissi D, Bérnigen D, Lindner D, Friedrich N, Alhussini K, Bening C, Schnabel RB,
Karakas M, lacoviello L, Salomaa V, Linneberg A, Tunstall-Pedoe H, Kuulasmaa K, Kirchhof P, Blank-
enberg S, Christ T, Eschenhagen T, Lamberts RR, Maack C, Stenzig J, Zeller T. An arrhythmogenic
metabolite in atrial fibrillation. J Transl Med. 2023 Aug 24;21(1):566. doi: 10.1186/s12967-023-
04420-z.

Kutschka I, Bertero E, Wasmus C, Xiao K, Yang L, Chen X, Oshima Y, Fischer M, Erk M, Arslan B,
Alhasan L, Grosser D, Ermer KJ, Nickel A, Kohlhaas M, Eberl H, Rebs S, Streckfuss-Bomeke K,
Schmitz W, Rehling P, Thum T, Higuchi T, Rabinowitz J, Maack C, Dudek J. Activation of the inte-
grated stress response rewires cardiac metabolism in Barth syndrome. Basic Res Cardiol. 2023
Nov 6;118(1):47. doi: 10.1007/s00395-023-01017-x.

Maack C. [Mechano-energetic defects in heart failure]. Herz. 2023 Mar;48(2):123-133. doi:
10.1007/s00059-022-05161-3. Epub 2023 Jan 26.

Nagyova E, Hoorntje ET, Te Rijdt WP, Bosman LP, Syrris P, Protonotarios A, Elliott PM, Tsatsopou-
lou A, Mestroni L, Taylor MRG, Sinagra G, Merlo M, Wada Y, Horie M, Mogensen J, Christensen
AH, Gerull B, Song L, Yao Y, Fan S, Saguner AM, Duru F, Koskenvuo JW, Cruz Marino T, Tichnell C,
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