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1 Darstellung Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE) Ulm und seiner 

Netzwerkpartner 

 

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE) ist Teil des Universitätsklinikums Ulm und der Medizi-

nischen Fakultät und somit ein Zusammenschluss zahlreicher Kliniken und Institute, die sich mit Sel-

tenen Erkrankungen beschäftigen. Das ZSE Ulm versteht sich als Ansprechpartner und Wegweiser, 

indem es Betroffene während ihrer Krankheit begleitet und sie bei der Suche nach einer passenden 

Behandlung unterstützt. Das ZSE hat den Auftrag inne, eine qualifizierte Information und Beratung 

anzubieten, sowie Wege zu einer raschen Diagnosestellung und Therapie zu bahnen. 

 
Das ZSE Ulm wurde am 19.09.2011 gegründet und am 21.06.2012 eingeweiht. Seither engagiert es 

sich gemeinsam mit den Einrichtungen und Arbeitsgruppen der Universität, des Klinikums und ko-

operierenden Krankenhäusern in der Umgebung für wenig erforschte und komplexe Seltene Erkran-

kungen (SE). Das ZSE versteht sich hier als Ansprechpartner und Wegweiser, indem es Betroffene 

während ihrer Krankheit begleitet und sie bei der Suche nach einer passenden Behandlung unter-

stützt. Zudem hat sich das ZSE zum Auftrag gemacht, eine qualifizierte Information und Beratung 

anzubieten sowie eine rasche Diagnosestellung und Therapie einzuleiten.  

 

Das Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE) Ulm besteht gemäß des Nationalen Aktionsbündnis für 

Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) aus einem Typ A-Zentrum sowie aus neun am Stand-

ort etablierten Typ B-Zentren, die in das ZSE eingebunden sind.  

 

Die strukturelle Einbindung der Typ B-Zentren Fachzentren (B-Zentren) sowie die Zusammenstel-

lung der Mitarbeiter des A-Zentrums sind unter Referenzzentrum zu entnehmen.  

Weitere Ziele des ZSE Ulm sind: 

- die Verbesserung der Betreuung von Patienten mit SE am Universitätsklinikum, regional und 

überregional 

- die Förderung von klinischer Forschung, klinischen Studien und SE-Grundlagenforschung.  

- die Verbesserung der Aus-, Fort- und Weiterbildung auf dem Gebiet der SE  

 

Ferner ist das ZSE Ulm federführend für das baden-württembergische Kompetenzzentrum zu selte-

nen Erkrankungen, zu denen die Zentren Freiburg, Heidelberg, Tübingen und Mannheim gehören. 

 

Das ZSE Ulm ist Mitglied in der „Arbeitsgemeinschaft der Zentren für Seltene Erkrankungen“ (AG-

ZSE). Diese vertritt die Interessen der deutschen ZSE nach außen und möchte so zur Verbesserung 

der Versorgung von Patienten mit seltenen Erkrankungen beitragen.  

 

Darüber hinaus ist das ZSE Ulm seit 2018 Konsortialpartner des vom Innovationsfond geförderten 

Versorgungsprojektes ZSE-DUO – Duale Lotsenstruktur zur Abklärung unklarere Diagnosen in Zen-

tren für Seltene Erkrankungen.  

 

Bei Patient*innen mit oft sehr komplexen Beschwerdebildern zeigen sich sehr häufig auch psychische 

Begleiterkrankungen, die mögliche Anzeichen einer seltenen Erkrankung verschleiern können, was 

die behandelnden Ärzte vor sehr große Herausforderungen in der korrekten Befunderhebung und Be-
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handlung stellt. Ziel ist es demnach zu beurteilen, ob diese neue Versorgungsform besser als die Stan-

dardversorgung ist, d.h. eine gemeinsame Patientenbetreuung durch einen somatischen- und psychi-

atrisch/psychosomatischen Arzt sinnvoll ist und etabliert werden sollte. Hier ist das ZSE Ulm mit den 

beteiligten Zentren für Seltene Erkrankungen aus Aachen, Bochum, Frankfurt, Hannover, Magde-

burg, Mainz, Münster, Regensburg und Tübingen vernetzt.  

 

 

Organigramm des ZSE Ulm 
(Abbildung 1) 
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ZSE-Vorstand  

Das Zentrum für seltene Erkrankungen Ulm wird vom Vorstand geleitet und besteht aus 7 Mitglie-

dern. Der Sprecher des Vorstandes, der Stellvertretende Vorstandsvorsitzende, ein wissenschaftli-

cher Sekretär, zwei Vorstandsmitglieder sowie zwei weitere Mitglieder/ Berater. 

Prof. Dr. Klaus-Michael Debatin 

Vorstandsvorsitzender 

Ärztlicher Direktor der Universitätsklinik für Kinder- und Jugendmedizin 

 

Prof. Dr. Albert C. Ludolph 

Stellvertretender Vorstandsvorsitzender 

Ärztlicher Direktor der Klinik für Neurologie 

 

Prof. Dr. Martin Wabitsch 

Wissenschaftlicher Sekretär des Zentrums für Seltene Krankheiten Ulm 

Leiter der Sektion pädiatrische Endokrinologie und Diabetologie 

 

Prof. Dr. Reiner Siebert 

Vorstandsmitglied des Zentrums für Seltene Erkrankungen Ulm 

Direktor des Instituts für Humangenetik 

 

Dr. med. Klaus Schwarz 

Mitglied des Vorstands 

Abteilungsleiter Molekulare Diagnostik, Molekulare Therapie und Experimentelle Transplantation; 

Institut für Transfusionsmedizin, Universität Ulm und Institut für Klinische Transfusionsmedizin und 

Immungenetik 

 

Weitere Mitglieder 

PD Dr. Christiane Pfeiffer, Oberärztin Klinik für Dermatologie & Allergologie 

Prof. Harald Gündel, Ärztlicher Direktor der Klinik für Psychosomatische Medizin und Psychothera-

pie 

Referenzzentrum (A-Zentrum) - Team ZSE  

Priv. Doz. Dr. Dorit Fabricius 

Ärztliche Koordinatorin am A-Zentrum 

Fachärztin für Kinderheilkunde 

 

Frau Bettina Hilbig 

Administrative Leitung & Koordination am A-Zentrum 

  

Frau Stephanie Pucci Pegler 

Humangenetik 

 

Frau Nadja Kaupp 

Informationstechnologie 
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Kontaktstelle 

Für Ärzte- und Patientenanfragen:  

bettina.hilbig@uniklinik-ulm.de 

zse@uniklinik-ulm.de 

 

Für die Öffentlichkeit: 

zse@uniklinik-ulm.de 

Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE) Ulm 

Baden-Württembergisches Kompetenzzentrum 

Universitätsklinikum Ulm  

Eythstraße 24 | 89075 Ulm 

Telefon: 0731/ 500-57080 

E-Mail: zse@uniklinik-ulm.de 

www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen 

 

Fachzentren ZSE Ulm – Netzwerkpartner 

 

ZSLDPE 

Sektion Gastroenterologie 

 Zentrum für Chronisch Entzündliche Darmerkrankungen bei Kindern (SE) Kurzdarmzentrum 

(SE). 

 Kooperation mit ZSE Uniklinik Tübingen Hepatologie (LeberTx) sowie Kurzdarmsyndrom.  

 Europäische Vernetzung zu Mikrovillueinschlusskrankheiten. 

 Mitglied in der Gruppe seltener entzündliche Darmerkrankungen (Colors-IBD) Gruppe Holm 

Uhlig, Oxford, England und Austausch mit Alexio Muse, Toronto. 

 
Sektion Kinderchirurgie 

 Mitglied unterschiedlicher Deutscher Gesellschaften (DGKCH, DGCH, DGPW).  

 Gemeinsam mit Kinderurologie sind wir als European Reference Center in das eUROGEN 

Netzwerk angenommen worden.       

 

Innere Medizin I 

 BW Netzwerk Zentren für personalisierte Medizin, Teilaspekt entzündliche Erkrankungen. 

 Kooperation Deutsches Referenzzentrum AT1 Mangel (Prof. Dr. P. Srnad, Universität 

Aachen / E.Z.). 

 Kooperation Wilson Referenzzentrum (Prof. Dr. U. Merle, Universität Heidelberg / E.Z.) 

 

ZSSK 

 Kooperation mit nationalen Forschungsnetzwerken bzgl. funktioneller Assays von Osteo-

klasten, z.B. mit Prof. U. Kornak, Institut für Humangenetik Göttingen. 

 Regelmäßige Teilnahme an den Arbeitstreffen des Netzwerks Seltene Osteopathien 

(NetsOs) unter dem Dach der Deutschen Gesellschaft für Osteologie (DGO) (Homepage: 

http://www.dgosteo.de/netsos/initiative). 

mailto:zse@uni-ulm.de
mailto:zse@uniklinik-ulm.de
mailto:zse@uniklinik-ulm.de
mailto:zse@uniklinik-ulm.de
http://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen
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 Internationale Kooperation mit weltweiten Transplantationszentren im Rahmen des Osteo-

petrose-Registers (Leitung Prof. A. Schulz). Erarbeitung von „Osteopetrosis Consensus Gui-

delines for Diagnosis, Treatment and Follow-up” im Auftrag der ESID und der EBMT 

 Forschungsverbund PID-NET. 

 Kooperation mit den pädiatrischen Transplantationszentren Freiburg und München, im Rah-

men von regelmäßigen Audits. 

Regelmäßige gemeinsame Fallbesprechungen und ambulante Betreuung kinderorthopädi-

scher Patienten/innen einschließlich seltener Skeletterkrankungen im Sozialpädiatrischen 

Zentrum der Kinderklinik Göppingen (Frau Dr. Rita Taurman). 

ZSNE & ZSNME 

Die Darstellung der Netzwerkpartner des Zentrums sind zum einen im Klinikbericht der Universitäts-

klinik für Neurologie Ulm, auf der Homepage des ZSE Ulm, sowie im Klinikum durch entsprechende 

Aushänge auf den Stationen beschrieben. Teilnahme im neugegründeten DRN-RND besteht seit 

dem 30.10.2020. 

ZSD 

Das Zentrum für Seltene Hauterkrankungen behandelt schwerpunktmäßig drei seltene Erkrankun-

gen wie die systemische Sklerodermie und andere Kollagenosen sowie das hereditäre Angioödem 

und diagnostiziert und behandelt Patienten mit unklaren Erkrankungen, die über das A-Zentrum 

nach einer Diagnose oder Therapie suchen. Es ist in die Neurofibromatosesprechstunde interdiszipli-

när fest eingebunden. Neu ist der Aufbau eines Angebotes für Ehlers-Danlos-Patienten zusammen 

mit Herrn Prof. Rolf Brenner ab 2021. PD Dr. C. Pfeiffer und Prof. J. Greve sind in die Leitlinienerstel-

lungen (Pemphigus, Sklerodermie, HAE) eingebunden. Die Zentrumsleiterin PD Dr. C. Pfeiffer ist 

Mitglied im Beirat des Deutschen Netzwerks Systemische Sklerodermie. 

Herr Prof. J. Greve ist in der Leitung des süddeutschen HAE-Zentrums. Er leitet zudem zwei For-

schungsvorhaben zum pathogenetischen Verständnis des HAE und zur Früherkennung von Risiko-

faktoren eines ACE-bedingten Angioödems.     

Kooperationen: Familiärer Chilblain-Lupus: Genetische und funktionelle Diagnostik: Frau Prof. Dr. 

Lee-Kirsch (Universitätsklinikum Dresden) sowie  allgemeine Kooperation mit dem Referenzzent-

rum für angeborene Epidermolyse (Epidermolysis bullosa am Zentrum Freiburg) und Ichthyosis con-

genita (NIRK), Ehlers-Danlos (Frau Prof. Dr. Hausser, Heidelberg). 

ZSEE 

 Neuaufgenommen in Endo-ERN (Okt 2021) 

 Mitglied in DSD Care: Deutsches Netzwerk für Varianten der Geschlechtsentwicklung 

 Mitglied in der Deutschen Gesellschaft für pädiatrische Endokrinologie und Diabetologie 

(DGKED e.V.) (Prof. Wabitsch, Gründungs-Präsident) 

 Leitung des Netzwerkes Süddeutsche Kinderendokrinologen 

 Leitung Netzwerk europäisches Lipodystrophie-Register  (ECLip-registry) 

 

ZSH 

Mitgliedschaft Kompetenznetzwerk Angeborene Herzfehler.  



 
  
 
 

Qualitätsbericht 2020 – Version 1.0 – Seite 8 von 58 

ZSTETS 

 Pankreaskarzinom Register, Federführung Prof. Seufferlein (PaCaReg). Studie zur Erfassung 

seltener Pankreaskarzinome. Geplant sind 30 Zentren, aktiv neben Ulm Alb-Fils-Kliniken 

Göppingen, Klinikum Heidenheim. 

 Netzwerk ZPM´s in Baden-Württemberg. 

 Deutsches Netzwerk für Personalisierte Medizin (DNPM, Prof. Seufferlein). 

 Konsortium familiärer Dramkrebs, formale Kooperation mit dem Netzwerk (Prof. Seuffer-

lein). 

 Deutsche Krebsgesellschaft, Arbeitsgemeinschaft internistische Onkologie (AIO), Mitglied 

in den Leitgruppen. 

HNO 

Arbeitsgemeinschaft Onkologie HNO     

ZSHI 

Das Zentrum betreut Patienten mit seltenen hämatologischen Erkrankungen und Immundefekten. 

Die einzelnen Abteilungen sind je nach Alter des Patienten bzw. dessen Erkrankung involviert in die 

Diagnosestellung, Beratung bezüglich des Krankheitsbildes einschließlich möglicher neuer Thera-

pieoptionen sowie der langfristigen Betreuung. Es werden sowohl klinische als auch experimentelle 

Forschungen in den Bereichen durchgeführt. Wir stehen für externe niedergelassene als auch statio-

näre Einrichtungen als Berater jederzeit zur Verfügung und bemühen uns um eine interdisziplinäre 

Betreuung mit ausführlicher Beratung des Patienten und seiner Familien. Strukturierte, krankheits-

bezogene Kontrolltermine und Therapien werden den Patienten zur Verfügung gestellt. 

 

Ende 2019 hat sich das ZSHI im Rahmen der Neuausschreibung der Mitgliedschaften in europäi-

schen Referenznetzwerken für die Mitgliedschaft im EuroBloodNet als auch im ERN-RITA bewor-

ben. Aufgrund der Corona-Pandemie kam es zu einer langen Verzögerung des Begutachtungspro-

zesses. In 2021 wurden schließlich beide Mitgliedschaften positiv bewertet. Das ZSHI wurde dabei 

auch einem Online-Audit unterzogen, was erfolgreich bestanden wurde. 

Weitere Mitgliedschaften in Fachgesellschaften des ZSHI: 

Prof. Dr. Holger Cario: 

 Gesellschaft für pädiatrische Onkologie und Hämatologie (GPOH) 

 Deutsche Gesellschaft für Hämatologie und Onkologie (DGHO) 

 Deutsche Gesellschaft für pädiatrische Infektiologie (DGPI) 

 Deutsche Gesellschaft für Sozialpädiatrie und Jugendmedizin (DGSPJ) 

 European Hematology Association (EHA) 

 American Society of Hematology (ASH) 

 
Prof. Dr. Ansgar Schulz: 

 Gesellschaft für pädiatrische Onkologie und Hämatologie (GPOH) 

 Deutsche Arbeitsgemeinschaft für pädiatrische Immunologie (API) 

 European Group for Blood and Marrow Transplantation (EBMT) 

 European Society for Immunodeficiencies (ESID) 

 AG für pädiatrische Stammzell- und Zell-Therapie der GPOH(PAS&ZT) 
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Prof. Dr. H. Schrezenmeier: 

 1. Vorsitzender des Deutschen Registers für Stammzelltransplantationen (DRST) 

 Vorsitzender des Arbeitskreises "Nicht-onkologische Hämatologie" der Deutschen Ge-

sellschaft für Hämatologie und Onkologie (DGHO) 

 2. Vorsitzender Stiftung Knochenmarkspende Deutschland (SKD) 

 2. Vorsitzender der Arbeitsgemeinschaft der Knochenmarkspenderdateien der Blut-

spendedienste (ARGE-KMSB) 

 Vorstandsmitglied der Deutschen Gesellschaft für Transfusionsmedizin und Immunhä-

matologie (DGTI) 

 European Group for Blood and Marrow Transplantation (EBMT) 

 European Hematology Association (EHA) 

 American Society of Hematology (ASH) 

 Deutsche Gesellschaft für Immungenetik (DGI) 

 
Dr. Klaus Schwarz: 

 Deutsche Gesellschaft für Immunologie (DgfI) 

 Deutsche Arbeitsgemeinschaft für Pädiatrische Immunologie (API) 

 Deutsche Arbeitsgemeinschaft für Knochenmark und Blutstammzelltransplantation 

(DAG-KBT) 

 European Society for Immunodeficiencies (ESID) 

 

2 Art und Anzahl der erbrachten besonderen Aufgaben & Darstellung der 

Maßnahmen zur Qualitätssicherung und -verbesserung der besonderen 

Aufgabenwahrnehmung 
 

Der wichtigste Bestandteil bei der Versorgung und Betreuung der Patient*innen mit einem V.a. auf 

eine Seltenen Erkrankung oder einer unklaren Diagnose ist in erster Linie die Patientenlenkung, so-

wie in einem weiteren Bereich die Transition. Durch die über die Jahre erarbeiteten fachübergreifen-

den Standard Operating Procedures (SOPs), konnte der datenschutzkonforme Austausch von Pati-

enteninformationen, Therapieempfehlungen sowie viele weitere und relevante Kernprozesse ausge-

baut und weiterentwickelt werden. 

Die Prozesse am Zentrum für Seltene Erkrankungen Ulm (A-Zentrum & der neun B-Zentren) sind in 

einer Vielzahl von Verfahrensanweisungen sowie SOPs geregelt oder bereits in der Ausarbeitung. 

Die Prozesse beinhalten bspw. den Erstkontakt mit allen wesentlichen Dokumenten, die Patienten-

lenkung, Fallführung, Weiterleitungen sowie die Betreuung von Patienten mit unklarer oder klarer 

Diagnose.  

Kooperationen  

Im Rahmen der flächendeckenden Patientenversorgung sowie zur Verbesserung des wissenschaft-

lich- fachlichen Austausches, bestehen verschiedene Kooperationen mit Zentren für Seltene Erkran-

kungen. Grundlage der bestehenden Kooperationen sind zum einen der Wissenstransfer, die Vorga-

ben zur Koordination von wissenschaftlich-fachlichen Netzwerken sowie zur Vernetzung mit den 

zuständigen Europäischen Referenznetzwerken.  
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 Kooperationsvertrag mit dem UniversitätsCentrum für Seltene Erkrankungen am Universi-

tätsklinikum Dresden (USE) 

 Gründung des Deutschen Referenznetzwerks RITA-Net (Rare Immunodeficiency, Autoin-

flammatory and Autoimmune Diseases-Net) in Analogie zum European Reference Network 

(ERN)-RITA für PID, AID und AI 

 Wissenschaftlich-fachliches Subnetzwerk FTD des DRN-RND gemeinsam mit den ZSEs der 

Universitätsklinika Dresden und München für folgende neurol. B-Zentren: Aachen, Bochum, 

Bonn, Erlangen, Göttingen, Hannover, Köln, Lübeck, Rostock, Tübingen und Würzburg  

 Wissenschaftlich-fachliches Subnetzwerk atypische Parkinsonsyndrome des DRN-RND  

 Wissenschaftlich-fachliches Subnetzwerk Huntington/choreatiforme Erkrankungen des 

DRN-RND  

 Kooperationsvertrag innerhalb der ZSE Baden-Württemberg (Freiburg, Heidelberg und Tü-

bingen). 

 Endo-ERN 

 EuroBloodNet 

 ERN EURO-NMD 

 

Fallkonferenzen ZSE Ulm 

Aufgrund der COVID-19 Pandemie wurden in 2020 eine Vielzahl an telemedizinischen Fallkonferen-

zen mit externen Kliniken sowie am Standort durchgeführt. Aufgrund der Vorteile der telemedizini-

schen Lösung, wie eine bundesweite Einholung von Fachexpertisen und dem damit verbundenen 

Austausch sowie den daraus resultierenden schnellen Ergebnissen über die passenden Behandlung 

der PatientInnen, wird das ZSE Ulm telemedizinische Fallkonferenzen auch über die Pandemie hin-

aus fortführen.  

Es finden im unterschiedlichen Turnus interdisziplinäre Fallkonferenzen mit externen Krankenhäu-

sern statt.  

ZSLDPE 

 Einmal wöchentlich Röntgenbesprechung (interdisziplinär und mit anderen Krankenhäusern 

z. B. Ravensburg und Reha-Kliniken am Bodensee).  

 Interne Fallkonferenzen: ZSE Fallkonferenz einmal im Monat mit den anderen B-Zentren 

der Kinderklinik.  

 Einmal wöchentlich Röntgenbesprechung (interdisziplinär und Patienten andere Kranken-

häuser z. B. Reha-Kliniken am Bodensee, Oberschwabenklinik Ravensburg, Klinikum Hei-

denheim, Klinikum Aalen, Klinikum Göppingen, Klinikum Schwäbisch Hall, Klinikum Günz-

burg, Klinikum Weißenhorn, Donauklinik Neu-Ulm, Klinikum Biberach).  

 Einmal wöchentlich Tumor Board; gemeinsame Fortbildung (Ulmer Abend) halbjährlich.  

 
Innere Medizin I  

 Beteiligung an interdisziplinären Fallkonferenzen, durch das A-Zentrum organisiert - ZSE 

Board. 

 Röntgenbesprechung: Bildgebung von Patienten mit seltenen Erkrankungen des Fachge-

biets auch durch externe Zuweisung und Zweitmeinungen, wöchentlich. 
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 Es besteht u.a. eine Kooperation mit der Universität Tübingen und der Universität Heidel-

berg. Weitere Kooperationsverträge sind in Vorbereitung. 

 

ZSNE & ZSNME 

 Interdisziplinäre Fallkonferenzen mit externer Klinikenbeteiligung: 5 epilepsiechirurgische 

Fallkonferenzen. 

 52 neuroonkologische Tumorboardkonferenzen. 

 13 Webinars von ERN-RND. 

 1 Webinar ERN-Euro-NMD 

 Teilnahme an 5 ZSE-DUO zentrenübergreifenden interdisziplinären Fallkonferenzen, davon 

eine am 06.07.2020 selbst ausgerichtet.  

 Interdisziplinär in Präsenz vor Ort jedoch coronabedingt aufgrund von Hygienerichtlinien 

ohne externe Beteiligung: 6 myopathologische Fallkonferenzen sowie 1 Fallkonferenz des 

ZSNE/ ZSNME. 

 

ZSD 

Es fanden 6 interdisziplinäre Fallkonferenzen mit dem RKU - interdisziplinäre Neurofibromatose-
Sprechstunde statt. Das Universitätsklinikum Ulm und das RKU sind durch Beteiligungen und Ko-
operationsverträge verbunden.  

ZSEE 

Das Zentrum führte insgesamt 15 interdisziplinäre Fallkonferenzen mit den u.s. Kliniken durch.  

 Kinderklinik Bethel KH Bielefeld  

 Kinderklinik Konstanz  

 Kinderklinik Stuttgart  

 Kinderklinik Karlsruhe  

 Kinderklinik Neuburg 

 

Interne Fallkonferenzen: ZSE Fallkonferenz einmal im Monat mit den anderen B-Zentren der Kin-

derklinik. 

 

ZSH 

 Schriftliche Kooperationsvereinbarung DHM zur Durchführung regelmäßiger Fallkonferen-

zen. Monatliche Videokonferenz mit dem Dt. Herzzentrum München (assoziiertes überregi-

onales EMAH-Zentrum). 

 Weitere Fallkonferenzen innerhalb der Klinik und für die umliegenden Krankenhäuser. 

 

ZSTETS 

 Beteiligung an interdisziplinären Fallkonferenzen, die durch das A-Zentrum organisiert wer-

den -ZSE Board. 

 Tumorboard gastrointestinale Tumore, wöchentlich. 

 Molekulares und familiäres Tumorboard des CCCU, 2-wöchentlich. 

 Offizielle Kooperationspartner des CCCU im Rahmen des etablierten Out-Reach-Konzepts. 

Aktuell 82 aktive Kooperationsvereinbarungen mit Kliniken und nierdergelassenen Kolle-

gen. 
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HNO 

Offizieller Kooperationspartner des CCCU   

 

ZSHI 

Immunologie 

 Helios Klinikum Krefeld, Klinik für Kinder- und Jugendmedizin: 09.04.2020/ 22.09.2020/ 

03.11.2020 jeweils ca. 5 ZSHI-Fälle (schriftlicher Vertrag seit 2021) 

 

Qualitätssicherung 

Zur Qualitätssicherung haben die B-Zentren unterschiedliche Konzepte erarbeitet. Ihnen gemein-

sam ist die Erstellung von SOPs, welche fachübergreifend zugänglich sind bzw. in naher Zukunft in-

terdisziplinär zugänglich gemacht werden. Diese SOPs umfassen Erstdiagnostik, Therapie sowie 

Entlassungsmanagement bestimmter SE, sie werden zukünftig strukturell standardisiert und alle 3 

Jahre verpflichtend überarbeitet. Weitere gemeinsame Ziele sind interne und überregionale Fortbil-

dungen aber auch Einbindung in fachspezifische Netzwerke und Register zu bestimmten SE. 

ZSLDPE 

 Patienten-Feedback-Fragebögen auf Station sowie online.  

 Quality of Life wird im Rahmen von Doktorarbeiten mit Nachuntersuchungen aktiv recher-

chiert (fast alle klinische Doktorarbeiten - 17 insgesamt) erfassen Seltene Erkrankungen.  

 Zur Transition sind Information-Guidelines in Vorbereitung.  

 Quality of Life Fragebögen sind derzeit in der Ausarbeitung.  

 Transitionssprechstunde mit Innere Medizin I im Rahmen des ZSLDPE existiert (CED, sel-

tene Leber- und Pankreaserkrankungen). 

In der Klinik für Inneren Medizin I sind SOPs etabliert und unterliegen im Rahmen des QM regelmä-

ßigen Up-Dates. 

ZSSK 

 SOP für ZSSK_QOL-Auswertung (Quality of life-Fragebogen) und Feedbackbogen. 

 Vierstufiger Regelkreis des Kontinuierlichen Verbesserungsprozesses (KVP).  

ZSNE & ZSNME 

 Beschrieben sind die Zertifizierungen und Akkreditierungen der entsprechenden Laborato-

rien, Stationen (SU) sowie der Klinik für Neurologie, sowohl für gesetzlich verpflichtende als 

auch zusätzliche freiwillige Qualitätssicherung.  

 Information über Fehlermanagementmeldung und Risikomanagement.  

 Aufgeführt sind Mitarbeit der Experten bei der nationalen und europäischen Leitlinienerfas-

sung. M&M-Konferenzen, Fallkonferenzen sowie die Durchführung interdisziplinärer 

Sprechstunden. 

SOPs für (fachübergreifende) Behandlungskonzepte und Pfade sind implementiert und frei zugän-

gig im QM Handbuch niedergehalten sowohl für die Erstdiagnostik, weitere Behandlung und Thera-

pie wie auch für das Entlassungsmanagement, welches Rückmeldung mitbehandelnder Leistungser-

bringer beinhaltet. SOPs werden alle 3 Jahre verpflichtend überarbeitet, ansonsten unmittelbar bei 
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Neuerungen der nationalen /internationalen Empfehlungen durch den jeweiligen Prozessverant-

wortlichen stets angefertigt unter Berücksichtigung der nationalen sowie europäischen Leitlinien 

sowie Erkenntnisse aus entsprechenden Fachpublikationen. Hierbei bestehen gesonderte Gliede-

rung der SOPs in thematische Bereiche: Aufnahme, Diagnostik, Therapie, Pflege und Entlassung. 

Implementierte Fehlermanagementmeldung im Sinne des Risikomanagements, strukturiertes Ein-

arbeitungskonzept für neue Mitarbeiter inklusive Pflichtfortbildungen. Fachübergreifende interdis-

ziplinäre Sprechstunden bspw. interdisziplinäre Schwindelsprechstunde, interdisziplinäre Neuro-

fibromatosesprechstunde mit hier interdisziplinärer Therapieempfehlung an weitere Behand-

ler/Leistungserbringer. 

ZSD 

Fachübergreifende Behandlungskonzepte für die im Zentrum schwerpunktmäßig behandelten Er-

kankungen HAE (vorhanden). 

SOPs (vorhanden oder in Überarbeitung), zum Beispiel zu SSc: Die Erstdiagnostik und Verlaufsun-

tersuchungen erfolgen nach den Vorgaben des Deutschen Netzwerkes systemische Sklerodermie, 

die auch bei Patienten, die nicht an dem DNSS-Register teilnehmen wollen, eingehalten werden. 

Die Zentrumsleiterin ist Gründungsmitglied des Netzwerkes und an der Festlegung der Untersu-

chungsmaßnahmen und Intervalle beteiligt. 

Ehlers-Danlos-Syndrom (neu in 2021 in Erarbeitung).  

Die für Erst- und Verlaufsuntersuchungen standardisierten Untersuchungen werden (überwiegend 

im Universitätsklinikum Ulm, bei Patientenwunsch heimatnah von Fachärzten) interdisziplinär unter 

Einschluß von Pulmonologen und Kardiologen durchgeführt. In Vorbereitung einer SOP sollte 2020 

die Adhärenz an die Vorgaben erfasst werden. Wegen der Corona-Pandemie war eine teilweise Um-

wandlung der Spezialsprechstunden in Telephonsprechstunden und E-Mail-Kontaktaufnahme not-

wendig. Dies betraf zum Höhepunkt der Lock-Downs bis zu 50% der Patientenkontakte. Hierdurch 

war die Adhärenzprüfung und Umsetzung eines PDCA-Zyklus 2020 nicht möglich. Dies soll 2022 

nachgeholt werden. 

Transition: Gemeinsame interdisziplinäre Kindersprechstunde (Dermatologie und Pädiatrie). 

 

ZSEE 

SOPs 

 AGS bei Neugeborenen 

 DSD Versorgung, altersabhängig im Rahmen des Innovationsfond-Projekt Empower-DSD 

sowie des BMG-Projektes DSD-Care 

 extreme, genetische Adipositas 

ZSH 

 Zertifizierung als EMAH-Schwerpunktklinik. 

 Zertifizierung als überregionales Herzinsuffizienz-Zentrum (beantragt) und Vorhofflimmer-

zentrum (beantragt). 

 Ausbildungsstätte Kardio-MRT, spezielle Rhythmologie, interventionelle Kardiologie und 

interventionelle Angiologie. 

 Transitionskonzept EMAH liegt vor.  
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ZSTETS  

 SOPs sind etabliert und unterliegen im Rahmen des QM regelmäßigen Up-Dates. 

 Out-Reach- und Kooperationskonzepte sind im Rahmen des CCCU und ZPM etabliert. 

 
ZSHI 

SOPs 

 Ermittlung der Patientenzufriedenheit (Feedback) im ZSHI  

 ZSHI Datenmanagement   

 Ermittlung der gesundheitsbezogenen Lebensqualität (QoL) von Patienten mit seltenen Er-

krankungen im ZSHI   

 Prozess- und Behandlungsqualität im ZSHI  

 Vorkehrungen für den Notfall bei ZSHI Patienten  

 Richtlinien zur Transfusionstherapie bei Patienten mit Thalassaemia major, DBA etc. (s. 

AWMF Leitlinie Thalassämie) – (H. Cario) 

 Richtlinie zur Labordiagnostik bei regelmäßig transfundierten Patienten (Thal., DBA) – (H. 

Cario)  
 Standard für den Jahresstatus bei Thalassämiepatienten 

 Fragebogen zur Erst-Überweisung ins B-Zentrum 

 

Erstdiagnostik 

 CCCU-SOP Pädiatrische Onkologie 

 CCCU-SOP ITP des Erwachsenen 

Vernetzung 

 Klinik SOP Entlassmanagement 

Transitionskonzept 

 In Arbeit, aufgrund der Corona-Pandemie 2020 keine Treffen möglich. 

 Bis 2019 regelmäßige Transregionaltreffen für Transition und Versorgung von Patienten mit 

hämatologischen Erkrankungen, 2020 Pandemie-bedingt ausgefallen. 

 Transition von der Pädiatrie in die Erwachsenenmedizin (S3-Leitlinie der Gesellschaft für 

Transitionsmedizin), Vertreter der Gesellschaft für pädiatrische Hämatologie und Onkologie 

in der Expertengruppe. 

Weitere Maßnahmen zur Qualitätssicherung 

 Transregionaltreffen für Transition und Versorgung von Patienten mit hämatologischen 

Erkrankungen 3. Juli 2019, 2020 Pandemie-bedingt ausgefallen 

 Mitwirkung an der Erstellung von AWMF-Leitlinien zur 

 Neu diagnostizierte Immunthrombozytopenie im Kindes- und Jugendalter, (GTH, 

GPOH, DGHO, DGKL, GNPI, DGKJ, API, DGTI) 

 primäre Antikörpermangelerkrankungen (DGfI, DGI, DGIM, DKGJ, GKJR, DGPI, 

DGP, DGRh, GPOH, GPP, DGTI) 

 Transition von der Pädiatrie in die Erwachsenenmedizin (S3-Leitlinie der Gesell-

schaft für Transitionsmedizin) 

 Arbeitstreffen ThromKid Plus (Thrombozytäre Erkrankungen im Kindesalter) in 2020 pan-

demiebedingt verschoben 
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 SCID-Register zur Qualitätssicherung der Versorgung 

 GPOH-Konsortium Sichelzellkrankheit, u.a. Vorbereitung und Einführung des Neugebore-

nen-Screening, 3-monatliche Videokonferenzen in 2020 

 Federführung bei der Onkopedia-Leitlinie für ß-Thalassämie 

 Forschungsverbund PID-NET 

 Arbeitskreis nichtmaligne Hämatologie der DGHO, DGHO-Tagung 09.-11.10.2020, Basel, 

virtuell 

 Audit der pädiatrischen KMT-Zentren Freiburg / München / Ulm (jährlich); 2020 pandemie-

bedingt ausgefallen;  

 Arbeitskreis „Kinderrheumatologie Ulm“ 

 Summer School der European Society for Immunodeficiencies, ESID; jährliche Dozenten-

tätigkeit seit 2017, 2020 pandemiebedingt ausgefallen 

 Gesellschaft für pädiatrische Onkologie und Hämatologie – Winterschool - Januar 2020 in 

Oberstdorf, Dozententätigkeit 

 

3 Anzahl/Beschreibung der durchgeführten Fort- und Weiterbildungsver-

anstaltungen 

 

Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen für ärztliche Kolleg*innen, Medizinstudierende, Be-

troffene und Interessierte werden zum einen aus dem Referenzzentrum (A-Zentrum) heraus organi-

siert, mit den integrierten B-Zentren als Gemeinschaftsveranstaltung/Fortbildung, oder das jewei-

lige Fachzentrum richtet eigene Veranstaltungen zu Seltenen Erkrankungen aus. Alle angebotenen 

Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen berücksichtigen multidisziplinäre und multiprofessionelle 

Aspekte der Diagnostik und Behandlung von Menschen mit seltenen Erkrankungen. 

Diese finden sowohl intern als auch mit Beteiligung externer Krankenhäuser und/oder spezialisierter 

Rehaeinrichtungen statt. Auf Grund der COVID-19 Pandemie, fanden einige Weiterbildungs- und 

Fortbildungsveranstaltungen telemedizinisch statt. Ziel ist es wie auch in den Präsenzveranstaltun-

gen die ÄrztInnen für die Seltenen Erkrankungen zu sensibilisieren und das Wissen unserer Experten 

am ZSE Ulm weiterzugeben. Eine Weiterentwicklung und Ausbau von Angeboten und neuen Kon-

zepten ist in Planung.  

Ein fester Bestandteil ist der jährlich ausgerichtete Tag der Seltenen Erkrankungen. Hier wird sehr 

eng mit den seit Jahren vernetzten Selbsthilfegruppen zusammengearbeitet. Im Jahr 2020 konnte 

eine erste gemeinsame Veranstaltung mit der KVBW & KVB ausgerichtet werden. Trotz der Pande-

mie hat das ZSE Ulm auch im Jahr 2021 einen Digitalen Tag der Seltenen Erkrankungen abgehalten.  



 
  
 
 

Qualitätsbericht 2020 – Version 1.0 – Seite 16 von 58 

Fortbildungsveranstaltungen der B-Zentren 

ZSLDPE 

 PJ-Seminar Kindergastroenterologie (1x/Tertial) 

 Wahlfach Spez. Pädiatrie (seltene Leber- und Gallenwegserkrankungen) (1x/Semester) 

 Vorlesung Pädiatrie (1x/Semester) 

 Regelmäßige Teilnahme an Weiterbildungen des KV Dienstes: bieten halbjährlich eine offene 
Veranstaltung für Kinderärzte und Studierende (Ulmer Abend für Kinderchirurgie) und führen 
eine spezielle Kinderchirurgie Vorlesung für die Medizinstudenten. Darüber hinaus sind wir aktiv 
bei Patiententagen unterschiedlicher Selbsthilfegruppen (KEKS, SOMA, etc.). 

 
Innere Medizin I 

 Fortbildungen (extern) auf Grund der Pandemie abgesagt. 

 Wöchentliche Fortbildungskonferenz der Klinik Innere Medizin I 

 Falldiskussion zu SE Fällen 

 Fortbildung SE Erkrankungen des Fachgebiets, offen für externe Beteiligung, studentische Be-
teiligung. 

 Lehrkurrikulum der Klinik Innere Medizin I, weiterhin typische Wahl- Wahlpflichtfächer i.R. der 
Lehre 

 
Sonstige Fortbildungen: 

 Wiley- Gastroroundtable, 11.03.2020 

 Wiley- Gastroroundtable, 23.09.2020 

 Wiley- Gastroroundtable, 25.11.2020 (virtuell) 

ZSNE & ZSNME 

 Wöchentliche Klinikinterne Donnerstagsfortbildung mit externer Beteiligung (Rehabilitations-
ärzten). 

 Mittwochsfortbildungen des Neurozentrums im Rahmen des Wintersemesters (Sommersemes-
ter coronabedingt entfallen) mit externer Beteiligung. 

 WEBINARS des ERN-RND sowie ERN-Euro-NMD. 

 Jährliches Kliniksymposium (2020 coronabedingt ausgefallen) ebenso jährliches Symposium des 
neurovaskulären Netzwerkes 2020 coronabedingt ausgefallen. 

 Beratungs-/Diskussionsgruppe für Angehörige von Patienten mit FTLD einmal im Monat. 

 Informationsveranstaltungen zweimal im Jahr für ALS-Patienten über die DGM-Gruppe, eine 
davon im Oktober immer in Ulm die andere in Stuttgart im März (coronabedingt 2020 entfallen) 

 Ulmer- SMA -Tag (2020 coronabedingt entfallen). 

 Treffen der neuromuskulären Zentren Baden-Württemberg (coronabedingt entfallen). 

 ALS-Register-Treffen (coronabedingt entfallen). 

 Ulm International Meeting on ALS and FTD -Genetic and Metabolic Epidemiology (03/21) course  

 1: Translational neuroanatomy and pathology. Course 2 Pathoanatomy of the human CNS 
(03/20)   Virtueller Ulmer Liquordiagnostik-Kurs/Grundlagen und interaktive klinische Fallbei-
spiele 07/20. 

 Ulmer Veranstaltung zum Tag der Epilepsie (coronabedingt 2020 entfallen). 

 Für die Huntington-Krankheit hat die DHH (Deutsche Huntington Hilfe) regelmäßige Selbsthil-
fegruppen-Treffen teilweise mit ärztlichen Fortbildungsveranstaltungen an jedem letzten Frei-
tag einmal im Quartal im RKU (coronabedingt 2020 teilweise in Präsenz entfallen, stattdessen 
teilweise virtuell stattgefunden). 

 Infoveranstaltungen über Themen wie Pflege, Depression, usw. von eingeladenen Experten ge-
halten. 

 Regelmäßige Teilnahme an den Seniorentagen Ulm/Neu-Ulm mit Information über Diagnostik. 

 Verlauf und Therapie bei Demenzerkrankungen (coronabedingt 2020 nicht möglich). 
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 Klinikinterne zweimal im Jahr stattfindende berufsübergreifende Beatmungsfortbildung. 

 Klinikinterne berufsübergreifende Fortbildungsveranstaltungen über die RKU-Akademie. 

 Berufsübergreifende Pflichtfortbildungen über die RKU-Akademie zu Themen wie Datenschutz, 
MPG-Gesetz. 

 Untersuchungskurs (5. Semester) und Vorlesung Neurologie für Medizinstudierende (7. Semes-
ter). 

 Koordination des englischsprachigen Studienganges: Molecular and translational Neuroscience 
(MTN) mit semesterübergreifenden Vorlesungsreihen, Betreuung von Bachelor- und Masterar-
beiten, Doktorarbeiten. Etabliertes PJ-Konzept mit festem Rotationsplan. 

 Begleitvorlesung: Patientenverfügung in der Neurologie, Medizin des Alterns und Infektiologie. 
Neuro-track-Programm zur Nachwuchsförderung für Studenten ab dem 5. Semester. 

 Beteiligung an Vorlesungsreihe Rehabilitation: durch Vortrag Neurologische Rehabilitation und 
Veranstaltung der Vorlesungsreihe: Einführung in die klinische Neuropsychologie.  Betreuung 
des integrierten Seminars: " mit 66 Jahren", zum Thema " erfolgreiches Altern". 

 Wahlpflichtfach: " Bildgebende Verfahren in den Neurowissenschaften" sowie Seminar: "state of 
the art -MR Bildgebung in der Neurologie und den Neurowissenschaften" für Psychologen. Vor-
lesung "clinical Neuroscience" für Studierende der Molekularen Medizin. 

 Enge Zusammenarbeit mit der Akademie für Gesundheitsberufe am Universitätsklinikum Ulm 
in der Ausbildung der Logopäden und MTAs. Vortragsreihen für öffentliche Veranstaltungen zu 
seltenen Erkrankungen wie beispielsweise Ulmer SMA-Tag (s.o.). 

 Mitwirkung am Tag der seltenen Erkrankung durch Vorträge. 

ZSD 
PD Dr. C. Pfeiffer:  

 Vortrag am 05.02.2020 Autoimmune ILD am Beispiel der SSc-ILD. 

 Vortragsreihen für öffentliche Veranstaltungen zu SE für September 2020 geplante interdiszipli-
näre Veranstaltung ist coronabedingt entfallen. 

 Lehre (Sklerodermie und Kollagenosen (SE), sowie blasenbildende Dermatosen (SE) als VL SS 
und WS für Studierende der Humanmedizin und im SS für Studierende der Zahnmedizin. 

 Fortbildung der Studenten im ZSE-D (wird in der Vorlesung freiwillig angeboten und wurde 
2020 von 2 Studenten wahrgenommen (Corona-bedingt eingeschränkt). 

 PJ-Ausbildung; Buchkapitel (Harrison 20. Auflage: Übersetzung und Bearbeitung Kapitel syste-
mische Sklerodermie). 

 
Prof. J. Greve:  

 Fortbildung der Mitarbeiter der HNO-Klinik und Gäste in der Mittwochsfortbildung. 

 Vorlesung Medizinstudenten und Blockparaktikum. 

 Patienten Süddeutscher HAE-Patiententag 2020 virtuell. 
 
HAE: Information der Niedergelassenen u.a. über HNO-News I/2020. 
Fortbildung im Rahmen der Mittwochsfortbildung remote (Coronabedingt). 
SSc: Donnerstags um 12:30 Uhr erfolgt eine praktische Fortbildung der ärztlichen Kollegen der Klinik für 
Dermatologie mit Demonstration eines ausgewählten Patienten/Falles aus dem Spektrum des ZSD. 
2020 fanden diese coronabedingt ab März zwar in Präsenz der Teilnehmer (geteilt auf zwei Gruppen) 
jedoch nicht an einem präsenten Patienten, sondern an einem photographisch dokumentierten Fall in 
der Regel aus der Sprechstunde desselben Tages statt.  
SSc: Durch die coronabedingt eingeschränkte Teilnehmerzahl konnten 2020 keine externen Teilnehmer 
eingeladen werden.  Der für September 2020 geplante Fortbildungstag systemische Sklerodermie (im-
mer in Zusammenarbeit mit der Selbsthilfe systemische Sklerodermie) konnte coronabedingt nicht ab-
gehalten werden. Ein Treffen der Sklerodermieselbsthilfe fand im März 2020 in der Klinik statt. 

ZSHI 

 Wöchentliche hämatologisch-onkologisch-immunologische Besprechung in der Kinderklinik 
einschließlich Fortbildungsvortrag zu einem Thema des Fachgebiets. 
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 Wöchentliche interdisziplinäre Besprechung der stationären pädiatrischen immunologischen 
Patienten (Teilnahme von Infektiologen und Immungenetikern). 

 Wöchentliche Besprechung der ambulanten pädiatrischen immunologischen Patienten. 

 Vorträge zu hämatologischen und immunologischen Themen i.R. der Mittagsfortbildung 
(2x/Wo.); z.B. „Hepatitis assoziierte Aplastische Anämie – HAAA (Dr. med. K. Felgentreff)“ am 
24.01.2020. 

 Jährliche Fortbildung: Symposium Hämatologie heute, Köln (gemeinsame Veranstaltung 
Ulm, Köln) 2020 pandemiebedingt verschoben. 

 Jährliche Fortbildung zu immunologischen Themen (Immundefekte – Infektanfälligkeit und 
mehr - Aus der Praxis für die Praxis, 23.02.2019 – Stadthaus Ulm – Stadthaussaal; Veranstal-
ter dsai [Patientenorganisation für angeborene Immundefekte]) 2020 pandemiebedingt ab-
gesagt. 

zu Lehre  

 Q4-Seminar Infektiologie / Immunologie der Hauptvorlesung Pädiatrie 

 Wahlpflichtveranstaltung pädiatrische Hämatologie / Onkologie / KMT 

 Hauptvorlesung Pädiatrie, Anämien im Kindes- und Jugendalter 

Informationsveranstaltungen für Patienten und Angehörige 

 Tag der seltenen Erkrankungen 29.02.2020 
 Aplastische Anämie und PNH: regelmäßige, jährliche Patienten- und Angehörigenseminare  

 

Informationsveranstaltungen der Patientenhilfe, bei denen das Zentrum auf Nachfrage beteiligt war 

 Treffen der TIF im Dezember 2020, Vortrag zur Sichelzellkrankheit 

 „Thalas & me“: Gesundheitsinformation über Beta-Thalassämie online ab November 2019 

 EBMT 29.8.-01.09.2020 virtuell, Patient, Family and Donor Day (jährlich) 

 Fortbildung der dsai zu immunologischen Themen (jährlich, 2020 pandemiebedingt ausge-
fallen) 

 www.find-id.net: Ärzte-Netzwerk für angeborene Immundefekte 

ZSSK 
Weiterbildungsveranstaltungen für ärztliche Kolleginnen und Kollegen, Medizinstudierende und Be-
troffene. 
Vortragsreihen für öffentliche Veranstaltungen zu Seltenen Erkrankungen. 
Lehre: Für Medizinstudenten Lehrinhalt des Blockpraktiums, der Wahlpflichtveranstaltungen Pädiatri-
sche Hämatologie/Onkologie/KMT und Stammzelltherapie. 

ZSH 

 Wöchentliche interne Weiterbildungsveranstaltungen . 

 Geplante externe Fortbildungsveranstaltungen wurden pandemiebedingt ausgesetzt bzw. fan-
den online statt (z.B. HerzDialog mit Uniklinik Tübingen).  

 Qualitätszirkel mit niedergelassenen und externen Kooperationspartnern pandemiebedingt 
ebenfalls ausgesetzt. 

 Außerdem Bestandteil der akademischen Lehre: Hauptvorlesung zum Thema EMAH, studenti-
sche Lehre Kinderkardiologie, Hauptvorlesung und Blockseminar Kinderkardiologie in Koopera-
tion mit Uniklinik Tübingen. 

ZSEE 
Jeden Mittwoch findet eine interne Fort- und Weiterbildung statt. 
Extern: 9 Fort- und Weiterbildungen 

 Endo-Süd  

 überregional zu Lipodystrophien 

 überregional zu genetischer Adipositas 

ZSTETS 
• 4th ESDO MASTERCLASS IN GI CANCER OMICS MEETS CLINICS IN GI CANCER 
                Friday/Saturday, November 6 – 7, 2020 AQUINO Center, Berlin, Germany, Federfüh-rung Prof. T.  

http://www.find-id.net/
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4 Darstellung der Maßnahmen zum strukturierten Austausch über Thera-

pieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren für 

Seltene Erkrankungen 

 

Das ZSE ist federführend im Kompetenzzentrum Baden-Württemberg, über das ein geordneter 

und enger Austausch der Zentren in Baden-Württemberg stattfindet.  

Auch ist das Universitätsklinikum Ulm Konsortialpartner des Use Case "Collaboration on Rare Dise-

ases" (CORD-MI), im Konsortium DIFUTURE: Data Integration for Future Medicine (DIFUTURE | 

Medizininformatik-Initiative).  

Außerdem ist das ZSE Ulm wie bereits oben beschrieben, als Konsortialpartner des aus dem Innova-

tionsfond des G-BA geförderten Forschungsprojekt ZSE-DUO beteiligt. 

ZSLDPE 
KEKS (Patienten- und Selbsthilfe-Organisation für Kinder und Erwachsene mit kranker Speise-
röhre): Expertenaustausch zu Ösophagusatresie. 
 
Die Sektion Kinderchirurgie wurde gemeinsam mit der Kinderurologie als ERN in das Netzwerk 
eUROGEN aufgenommen. 
 
Innere Medizin I 

 Fallkonferenz Prof. Dr. J. Rosendal (Universitätsklinik Halle): Referenzzentrum heriditäre 
Pankreatitis, hier in 2020 20 Fallkonferenzen (A.K. und J.R. und Mitarbeiter). 

 Kooperation Deusches Referenzzentrum AT1 Mangel (Prof. Dr. P. Srnad, Universität 
Aachen / E.Z.) 

 Kooperation Wilson Referenzzentrum (Prof. Dr. U. Merle, Universität Heidelberg / E.Z.) 

ZSNE & ZSNME  

 Durchführung interdisziplinärer Sprechstunden mit neurologischer Beteiligung und ent-
sprechender Rückmeldung an andere Zentren. 

 Fallkonferenzen der B-Zentren ZSNE und ZSNME. 

 Mitarbeit in wissenschaftlich fachlichen Netzwerken (DRN-RND, ERN-RND, ERN-Euro-
NMD, sowie weiteren Netzwerken: MND-Net, epidemiologisches ALS-Register Schwa-
ben, FTLD -Register, Huntington -Netzwerk, neurovaskuläres Netzwerk Ost-Württem-
berg , Myotrophe Dystrophie: MD-NET. 

 Maligne Hyperthermie: MH-Register, PD und seltene Parkinsonvarianten: Kompetenz-
netz Parkinson. 

 Seltene Epilepsien: Europäisches Schwangerschaftsregister, Autoimmunencephalitiden: 
GENERATE. 

 ALS, MND: Ambulanzpartner, PSP: PRO-PSP, Myositis: Myositis-Netz, Mitochondriopa-
thien: Mito-NET) mit entsprechenden Fortbildungen. 

ZSD 
HAE: Süddeutsches Angioödemzentrum (Universitätsklinik Ulm und TU-München). 

                Seufferlein 
• Post ESMO/Highlights Amerikanischer Krebskongress 2020 vom 30.09.2020 
• 123. Onkologisches Kolloquium am 11.11.2020: „Nuklearmedizin und Onko im Tandem“ 
Im Rahmen der Gegebenheiten in 2020 wurde die überwiegende Anzahl der geplanten Veranstaltungen 
abgesagt (Nachweis Veranstaltungskalender CCCU 2020). 

https://www.medizininformatik-initiative.de/de/konsortien/difuture
https://www.medizininformatik-initiative.de/de/konsortien/difuture
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SSc: Es erfolgt ein engmaschiger Austausch mit dem Deutschen Netzwerk systemische Sklero-
dermie (DNSS (PD C. Pfeiffer Vorstandmitglied, gemeinsame Publikationen). Dieser Austausch 
erfolgte während der Pandemie auch virtuell. Geplant/bewilligt war die Teilnahme am Weltkon-
gress systemische Sklerodermie der coronabedingt entfiel. 

ZSHI 

 TIF (Thalassaemia International Federation) 

 dsai e.V. (Patientenorganisation für angeborene Immundefekte) 

 RECOMB-Consortium (EU-Projekt 75510 Horizon 2020: Gentherapie bei Patienten 
mit SCID bei RAG-Mutationen) 

 PAS&ZT (AG für pädiatrische Stemmzell- und Zell-Therapie der GPOH) 

 API (Arbeitsgemeinschaft für Pädiatrische Immunologie) 

 AG Neugeborenen-Screening der API 

 Arbeitskreis für pädiatrische Rheumatologie in Heidelberg 

 Reliance-Studie (Canakinumab) 

 Mitgliedschaft in ERN-RITA, DRN-RITA und ERN EuroBloodNet seit 2021 

ZSSK 
NetsOS: regelmäßige (virtuelle) Meetings und Fallkonferenzen 

ZSH 
Kompetenznetzwerk Angeborene Herzfehler 

ZSEE 
Im Rahmen des Qualitätszirkels Endo-Süd 

ZSTETS 
Netzwerk comprehensive cancer centers, Netzwerk ZPM 
HNO 
Arbeitsgemeinschaft Onkologie HNO 

 

5 Anzahl der humangenetisch gesicherten Diagnosen gegenüber bisher 

unklaren Diagnosen 

 

Das ZSE Ulm führt humangenetische Laboranalysen sowohl für Patient*innen des Universitätsklini-

kums Ulm als auf Veranlassung für externe Patient*innen. 

ZSLDPE 

Bei Darmerkrankungen ist die Quote max. 20%; bei Lebererkrankungen max. 30%.  

 

Innere Medizin I 

Heriditäre Pankreatitis: Durchführung von 20 Analysen in 2020 und davon wurden 2 positive Fälle 

identifiziert. 

 

ZSSK 

Für diese Erkrankungsgruppe ist die Definition nicht anwendbar, geschätzt sind ca. 90% der konge-

nitalen Knochenerkrankungen molekular aufgeklärt. 

 

ZSNE & ZSNME 

Im neuromuskulären Bereich liegt die Quote schätzungsweise bei ca. 20-30% (hier werden die Diag-

nosen auch primär oder unter Zuhilfenahme muskelbioptischer/elektrophysiologischer Befunde ge-

sichert. Im neurodegenerativen Bereich (bspw. der Huntingtonerkrankung) oder bei anderen Erkran-

kungen (z.B. Neurofibromatose) teilweise bis zu 100%. 
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ZSD 

Die im Zentrum betreuten seltenen Erkrankungen werden überwiegend nicht genetisch diagnosti-

ziert, weil es sich um seltene, aber nicht monogen vererbte Erkrankungen handelt. 

 

ZSEE 

Ca. 20% der Patienten mit V.a. DSD, genetischer Adipositas oder Lipodystrophie-Erkrankung bei 

denen eine genetische Diagnose gestellt werden kann. 

 

ZSH 

Humangentische Hochschulambulanz am Standort. Prozentualer Anteil nach Durchlauf einer hu-

mangenetischen Spezialdiagnostik zur Diagnosesicherung: 200 Einsendungen, davon 150 geneti-

sche Befunde, die zu einer Diagnose geführt haben (Stand 2018- Okt 2021). 

 

ZSTETS 

Frauenheilkunde 

10-20% i.R. der Tumor-Risiko-Sprechstunde. 
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6 Leitlinien und Konsensuspapiere mit Beteilung des ZSE 

 

Fachzentren ZSE Ulm 

ZSLDPE 
S3 LL akute infektiöse Diarrhö, Kapitel Diarrhö bei Immundefizienz (Prof. C. Posovszky). 
Innere Medizin I 
Federführung „Therapie der autoimmunen Pankreatitis“ im Rahmen der S3-Leitlinie Pankreatitis 
der DGVS (A. Kleger). 
Mitarbeit an der europäischen Leitlinie der UEG zur IgG4-assoziierten Erkrankungen (A. Kleger). 
Mitarbeit an der IAP (International Ass. Pancreatology) zur Leitlinie Autoimmune Pankreatitis (A. 
Kleger). 

ZSNE &  ZSNME  
Nationale Leitlinienmitarbeit: Prof. Ludolph (ALS), Prof. Kassubek (idiopathisches Parkinsonsyn-
drom), Prof. Tumani (Lumbalpunktion und Liquordiagnostik), Prof. Otto (Demenzen), Prof. Land-
wehrmeyer (Chorea /M. Huntington).  
Mitarbeit in ERN-Euro-NMD, ERN-RND. erwähnt in diversen jährlichen Klinikberichten sowie auf 
Homepage der Klinik. 

ZSD 
AWMF-Leitlinien 
Pemphigus S2k-Leitlinie zur Therapie des Pemphigus vulgaris/foliaceus und des bullösen Pemphi-
goids: 2019 Update. Schmidt E, Sticherling M, Sárdy M, Eming R, Goebeler M, Hertl M, Hofmann 
SC, Hunzelmann N, Kern JS, Kramer H, Nast A, Orzechowski HD, Pfeiffer C, Schuster V, Sitaru C, 
Zidane M, Zillikens D, Worm M.J Dtsch Dermatol Ges. 2020 May;18(5):516-527. doi: 
10.1111/ddg.14097_g.PMID: 32413222  
 
AWMF-Leitlinie zu systemischer Sklerodermie aktuell im Planungsstadium (Mitarbeit von C Pfeif-
fer über DNSS und DDG  
 
S1-Guideline of the German Society for Angioedema (DGA), German Society for Internal Medi-
cine (DGIM), German Society for Otorhinolaryngology (DGHNO), German Society for Allergology 
and Clinical Immunology (DGAKI), German Society for Child and Adolescent Medicine (DGKJ), 
German Dermatological Society (DDG), German Society for Pediatric Allergology and Environ-
mental Medicine (GPA), German Association of ENT Surgeons (BVHNO) and the German HAE Pa-
tient Association (HAE-SHG). Bork K, Aygören-Pürsün E, Bas M, Biedermann T, Greve J, Hart-
mann K, Magerl M, MartinezSaguer I, Maurer M, Ott H, Schauf L, Staubach P, Wedi B. Allergo J 
Int 2019;28:16–29 
https://doi.org/10.1007/s40629-018-0088-5 

ZSHI 
Leitlinien auf AWMF  

 Anämiediagnostik im Kindesalter 

 Diagnostik und Therapie der sekundären Eisenüberladung bei Patienten mit angeborenen 
Anämien 

 Hereditäre Sphärozytose 

 Neu diagnostizierte Immunthrombozytopenie im Kindes- und Jugendalter 

 Sichelzellkrankheit 

 Thalassämie 

 Thrombozytopathien, Diagnostik 

 Therapie angeborener thrombozytärer-Erkrankungen 

 Transition von der Pädiatrie in die Erwachsenenmedizin 

 Eisenmangelanämie 

https://doi.org/10.1007/s40629-018-0088-5
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/025-027.html
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/025-029.html
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/025-029.html
http://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/025-018.html
http://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/086-001.html
https://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/025-016.html
http://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/025-017.html
http://www.awmf.org/leitlinien/detail/ll/086-003.html


 
  
 
 

Qualitätsbericht 2020 – Version 1.0 – Seite 23 von 58 

 Diagnostik auf Vorliegen eines primären Immundefektes (PID) 

 Therapie primärer Antikörpermangelerkrankungen  

 Strukturelle Voraussetzungen für die Behandlung von primären Immundefekten 

 Diagnostik auf Vorliegen eines primären Immundefekts 
 

Leitlinien auf onkopedia   

 Beta Thalassämie 

 Diagnostik auf Vorliegen eines primären Immundefektes (PID)  

 Paroxysmale nächtliche Hämoglobinurie (PNH) 

 Aplastische Anämie 

 Sphärozytose, hereditär (Kugelzellenanämie) 

 Sichelzellkrankheiten 
 

EBMT/ESID 

 Inborn errors working party guidelines for HSCT for inborn errors of immunity 

ZSEE 
AWMF Leitlinie Adipositas im Kindes- und Jugendalter (Koordination). 
Konsensusgruppe NIH Lipodystrophien. 

ZSH 
Mitgliedschaft in der Leitlinienkommission der DGPK durch Oberärzte Kinderkardiologie (pulmo-
nale Hypertonie, pädiatrische Onko-Kardiologie). 

ZSSK 
Osteopetrosis Consensus guidelines for diagnosis, therapy and follow-up. 
(https://esid.org/layout/set/print/content/view/full/14267) 

ZSTETS 

 Exokrines Pankreaskarzinom, AWMF 032-01oOL 

 Plattenepithelkarzinome und Adenokarzinome des Ösophagus, AWMF 021-023OL 

 Kolorektales Karzinom, AWMF 021-007OL 

 Magenkarzinom, AWMF032-009OL 

 Neuroendokrine Tumore, AWMF 021-026 

 Humangenetische Diagnostik und Beratung 218-322 

 Hepatozelluläres Karzinom, AWMF 032-053OL 
 
HNO 

 Die S2k Leitlinie „Malignome der Nasen- und der Nasennebenhöhlen“ wurde bei der 
AWMF angemeldet und findet sich in der Erstellung. 

 
Frauenheilkunde 

 S3 Leitlinie Diagnostik: Therapie und Nachsorge der Patientin mit Zervixkarzinom, Regis-
ternummer 032 - 033OL 

 S3-LLDiagnostik: Therapie und Nachsorge des Vaginalkarzinoms und seiner Vorstufen 
Registernummer 032 – 042 

 S3-Leitlinie Diagnostik: Therapie und  Nachsorge der Patientinnen mit Endometriumkar-
zinom, Version 1.0 – April 2018 AWMF-Registernummer: 032/034-OL 

 S3-Leitlinie Diagnostik: Therapie und Nachsorge maligner Ovarialtumoren 

 S3-Leitlinie: Früherkennung, Diagnostik, Therapie und Nachsorge des Mammakarzinoms  
032-045OL 

 Gestationelle und nichtgestationelle Trophoblasterkrankungen - Living Guideline Regis-
ternummer 032 – 049 

 Humangenetische Diagnostik und Beratung 218-322 

https://www.onkopedia.com/de/onkopedia/guidelines/beta-thalassaemie
https://esid.org/layout/set/print/content/view/full/14267
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7 Studien mit Beteiligung des ZSE 

Fachzentren ZSE Ulm 

ZSLDPE 
BUU-5/PEDEOS-1  
Double-blind, randomized, placebo-controlled, Phase II/III trial on the efficacy and tolerability 
of treatment with budesonide oral suspension vs. placebo in children and adolescents with 
eosinophilic esophagitis 
BOUGIE-CAP 
Einsatz einer Bougierungskappe zur Behandlung benigner Ösophagus-Stenosen bei Kindern im 
Rahmen einer randomisierten Pilotstudie 
VARICED 
Untersuchung zum Impfstatus und Anwendungsbeobachtung von Varizellen Erst- und Zweitimp-
fungen bei Kindern und Jugendlichen mit chronisch entzündlichen Darmerkrankungen oder Auto-
immunhepatitis 
MUMARIS 
Anwendungsbeobachtung des Impferfolges von Masern-, Mumps- und Röteln Erst- und Zweitimp-
fungen bei Kindern und Jugendlichen mit chronisch entzündlichen Darmerkrankungen, Autoim-
munhepatitis oder Zustand nach Lebertransplantation. 
TEDUREG Studie - Anwendungsbeobachtung von Teduglutid bei CVD und Kurzdarmsyndrom; ab-
geschlossen M. Fabry Studie zur Prävalenz von M. Fabry bei Bauchschmerzen 
 
Aktuell aktive Mitglieder des MUST-Trials, DSD-Care und BMBF-Anästhesie. 
 
Innere Medizin I 
SAPHES-Studie (alle, auch AIH oder PBC-bedingte LZ´s mit drin), ClinicalTrials.gov Identifier: 
NCT03315767 
Prospective, Multicenter Cohort Study on Primary Biliary Cholangitis (PBC-Cohort), ClinicalTri-
als.gov Identifier: NCT04076527 

ZSNE & ZSNME  
FTD-Bereich 
“AIDA” 
A 24-month randomised parallel group single-blinded multi-centre phase 1 pilot study of AADvac1 
in patients with non-fluent primary progressive aphasia 
 
A Phase 2, Multicenter, Open-Label Study to Evaluate the Safety, Tolerability, 
Pharmacokinetics, and Pharmacodynamics of AL001 in Heterozygous 
Carriers of Granulin or C9ORF72 Mutations Causative of Frontotemporal 
Dementia AL001-2 
A Phase 3, Multicenter, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled  
Study to Evaluate the Efficacy and Safety of AL001 in Individuals at Risk for or With Frontotemporal 
Dementia Due to Heterozygous Mutations in the Progranulin Gene AL001-3 
 
Huntington-Bereich 
Roche ASO HD Zulassungstudie und open label extension 
Enroll-HD 
Natural History Studie 
PACE-HD-Studie 
 
NMO-Bereich 
NEMOS: Diagnostik, Therapie und Verlauf der Neuromyelitis optica: eine nicht-interventionelle Ko-
hortenstudie der Neuromyelitis-opticaStudiengruppe mit “NatioNMO”: Comparin, Contrasting and 
Linking Multiple Sclerosis with Neuromyelitis optica Spectrum Disorders 
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Atypische Parkinsonsyndrome Bereich 
01/2018 – ongoing: M15-562 (A Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled, Multiple Dose 
Study to Assess Efficacy, Safety, Tolerability, and Pharmacokinetics of ABBV-8E12 in Progressive 
Supranuclear Palsy), Phase II 
 
ALS-Bereich 
10/2018 – 09/2020 
REFALS, Effects of Levosimendan (ODM-109) on respiratory Function in patients with ALS, 
Phase III, 2017-002754-36 
 
11/2018 – ongoing 
233AS102, An Extension Study to Assess the Long-Term Safety, Tolerability, Pharmacokinetics, 
and Effect on Disease Progression of BIIB067 Administered to Previously 
Treated Adults with Amyotrophic Lateral Sclerosis Caused by Superoxide Dismutase 
1 Mutation, Phase I, 2016-003225-41 
01/2019 - ongoing 
ORARIALS-01, A Phase 3, Randomised, Placebo-Controlled Trial of Arimoclomol in Amyotrophic 
Lateral Sclerosis, Phase III, 2018-000137-13 
11/2019 – 01/2021 
Refals-ES 3119003; Effects of oral Levosimendan (ODM-109) on respiratory function in patients 
with ALS: Open-label extension for patients completing (Study 3119002); Phase 3, open, non-ran-
domised, uncontrolled multicentre study; 2018-004180-31 
06/2020 – ongoing 
ORALIALS-02, Open-label, Non-randomised Extension Trial to Assess the Long-Term Safety and 
Efficacy of 1200 mg/day Arimoclomol 400 mg Three Times a Day (t.i.d.) in Subjects with Amyo-
trophic Lateral Sclerosis (ALS) who have Completed the ORARIALS-01 Trial 
12/2020 – ongoing 
ALXN1210-ALS-308, A Phase 3, Double-Blind, Randomized, Placebo-Controlled, Parallel Group, 
Multicenter Study to Evaluate the Efficacy and Safety of Ravulizumab in Patients with Amyotrophic 
Lateral Sclerosis, (Sponsor Alexion Pharmaceuticals, Inc.) 
APL2-ALS-206 
A Phase 2, randomized, double-blind, placebo-controlled, multicenter study to evaluate the effi-
cacy and safety of APL-2 (pegcetacoplan) in subjects with Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) 
(Sponsor Apellis Pharmaceuticals, Inc.) 
MT-1186-A02 
A Phase 3b, Multicenter, Randomized, Double-Blind Study to Evaluate Efficacy and Safety of Oral 
Edaravone Administered for a Period of 48 Weeks in Subjects with Amyotrophic Lateral Sclerosis 
(ALS) (Sponsor: Mitsubishi Tanabe Pharma Development America, Inc.).To be started 
ADORE (ALSDeceleration with ORalEdaravone) 
A multicenter, randomized, double-blind, placebo-controlled study to investigate the efficacy and 
safety of FAB122in patients with Amyotrophic Lateral Sclerosis, (Sponsor Ferrer Internacional, S. 
A.) 
275AS101 
A Phase 1 Multiple-Ascending-Dose Study to Assess the Safety, Tolerability, and Pharmacokinetics 
of BIIB105 Administered Intrathecally to Adults with Amyotrophic Lateral Sclerosis With or Without 
Poly-CAG Expansion in the Ataxin-2 Gene (Sponsor Biogen) 
 
233AS303 
A Phase 3 Randomized, Placebo-Controlled Trial with a Longitudinal Natural History Run-in and 
Open-label Extension to Evaluate BIIB067 Initiated in Clinically Presymptomatic Adults with Con-
firmed Superoxide Dismutase 1 Mutation (Sponsor Biogen) 
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WVE-004-001 
A Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled, Phase 1b/2a Study of WVE-004 Ad-
ministered Intrathecally to Patients with C9orf72-associated Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) or 
Frontotemporal Dementia (FTD) (Sponsor Wave Life Sciences) 
Antisense-Oligonucleotides in patients with ALS and C9ORF72 mutations – phase III study (Sponsor 
Biogen) 
ION363-CS1 
A Phase 1-3 Study to Evaluate the Efficacy, Safety, Pharmacokinetics and Pharmacodynamics of 
Intrathecally Administered ION363 in Amyotrophic Lateral Sclerosis Patients with Fused in Sar-
coma Mutations (FUS-ALS) (Sponsor Ionis) 
 
AB19001 
A prospective, multicenter, randomised, double-blind, placebo-controlled, parallel groups, phase 3 
study to compare the efficacy and safety of masitinib in combination with riluzole versus placebo in 
combination with riluzole in the treatment of patients suffering from Amyotrophic Lateral Sclerosis 
(ALS), (Sponsor AB Science) 
A Phase III ALS study (CY 5031) with reldesemtiv (Sponsor Cytokinetics) 
TUDCA: Safety and Efficacy of TUDCA as add-on Treatment in Patients Affected by ALS (TUDCA-
ALS) 
Phase III, multi-centre, randomized, double-blind, placebo-controlled, parallel-group study to eval-
uate Safety and Efficacy of Tauroursodeoxycholic (TUDCA) as add-on Treatment in Patients Af-
fected by Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS). 
ROCK-ALS 
Hemmung der Rho Kinase (ROCK) mit Fasudil als krankheitsmodifizierende Behandlung für ALS 
 
Neuroonkologie-Bereich 

 TIGer-Studie 

 Generate Registerstudie 
 
SMA-Bereich 

 Prävalenz von AAV9-Antikörpern bei erwachsenen Patienten mit Spinaler Muskelatrophie 
(SMA), Multizentrische Querschnittsstudie. 

 Kardiale Magnetresonanztomographie bei Patienten mit spinobulbärer Muskelatrophie 
(SBMA) und Patienten mit spinaler Muskelatrophie (SMA) zur Detektion einer kardialen Be-
teiligung. 

 Prävalenz von SARS-CoV2-Antikörpern (IgG/IgM)- bei erwachsenen Patienten mit Spinaler 
Muskelatrophie (SMA) oder einer Nierenerkrankung, die chronischer Immunsuppression 
bedarf, nach der 2. Impfung mit dem Wirkstoff Comirnaty des Herstellers BioNTech, Pfizer 

 Gemeinsam mit Nephrologie und klinische Chemie UKU 

 Erhebung von multizentrischen Registerstudie (MND-NET) das Ziel einer standardisierten 
Erhebung klinischer Daten zur longitudinalen Untersuchung und Charakterisierung des 
Krankheitsverlaufs. Unsere Studien verfolgen daher das übergeordnete Ziel reliable Bio-
marker zu etablieren, die nicht nur zur verbesserten Charakterisierung und Prädiktion des 
Krankheitsverlaufs/Therapieerfolgs, sondern gleichermaßen zu einem besseren grundla-
genwissenschaftlichen Verständnis der Ätiopathogenese der SMA beitragen können. 

 Longitudinalen Untersuchung von Neurofilamenten (Nf (NfL, pNfH)) in Liquor und Serum 
als Marker neuroaxonaler Degeneration. 

 Korrelation von Lebensqualität und Motor Function Measure (MFA) bei 5q-assoziierter 
Spinaler Muskelatrophie (SMA) während der Therapie mit Risdiplam oder Nusinersen. 

 Querschnittsstudie bei SMA mit Schluckstörung  mittels FEES und klinischer Dysphagiedi-
agnostik. 

 Metabolische Veränderungen bei Spinaler Muskelatrophie (SMA). 
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 Registerstudie zur Erfassung von Hilfsmittel-, Heilmittel-, Medikamenten- und Pflegever-
sorgung im Inter-Kohortenvergleich von Patient*innen mit ALS, spinaler Muskelatrophie 
und anderen neurologischen Erkrankungen. 

 Härtefallprogramm Risdiplam, Nebenwirkungsprofil von Risdiplam. 

 Paresemuster bei SMA-Patienten, eine Querschnittsstudie. 

  Lungenfunktion bei Patienten mit einer spinalen Muskelatrophie(SMA) (LUFU, Kapno-
graphie). 

ZSD 
SSC 

 A multicenter, randomized, double-blind, placebo-controlled Phase 3 Trial to evaluate effi-
cacy and safety of Lenabasum in diffuse cutaneous Systemic Sclerosis. 

Eudract-Nr.:20017-000372-29 

 A Randomized, Multicenter, Double-Blind, Placebo Controlled, Phase 2 Study to Evaluate 
the Efficacy and Safety of IgPro10 (Intravenous Immunoglobulin, Privigen®) for the Treat-
ment of Adults with Systemic Sclerosis. Eudract-Nr.: 2019-000906-31 

 A Phase 2, Multicenter, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled, Parallel-Group 
Study to Evaluate Efficacy, Safety, and Tolerability of MT-7117 in Subjects with Diffuse Cu-
taneous Systemic Sclerosis. Eudract-Nr.: 2020-000134-17  

 
Pemphigus 

 A multi-centre, phase 1 study (Part A open-label, single-dose; Part B randomised, placebo-
controlled, double-blind, multiple-dose) to evaluate the safety, tolerability and early signs 
of effectiveness of antigen-specific induction of immune tolerance with TPM203 in pemphi-
gus vulgaris patients. Eudract-Nr.: 2019-001727-12 

 

 A Randomized, Double-Blinded, Placebo-Controlled Trial to Investigate the Efficacy, 
Safety, and Tolerability of Efgartigimod PH20 SC in Adult Patients With Pemphigus (Vul-
garis or Foliaceus) (ADDRESS). Eudract-Nr.: 2020-002915-23 

 

 An Open-Label, Multicenter, Follow-up Trial of ARGX-113-1904 to Evaluate the Safety, Tol-
erability, and Efficacy of Efgartigimod PH20 SC in Patients With Pemphigus (ADDRESS+). 
EudraCT-Nr.: 2020-0022917-16      

 
HAE 
• A three-year, non-interventional, prospective, multicenter study to evaluate the long-term   
                effectiveness of lanadelumab in real-world clinical practice (ENABLE) 
• Hereditary Angioedema Kininogen Assay (HAEKA) 
• Icatibant Outcome Survey (IOS) – Register 
• A Phase II, double-blind, placebo-controlled, Randomized, crossover, dose-ranging study of  
                oral PHA-022121 for Acute treatment of angioedema attacks in Patients with hereditary an-  
                gioedema due to C1-Inhibitor Deficiency type I and II 

ZSHI 
A phase 2a study to evaluate the safety and pharmacokinetics of luspatercept (ACE-536) in 
paediatric subjects who require regular transfusions due to beta-(β)-thalassemia (ACE-536-B-
THAL-004). EudraCT Number: 2019-000208-13 
 
Wirksamkeit und Sicherheit von Eltrombopag in Kombination mit Ciclosporin bei Patienten mit 
erworbener moderater aplastischer Anämie (EMAA). Eine prospektive multizentrische Studie, 
die Ciclosporin + den Thrombopoetin-Rezeptorantagonis Eltrombopag (RevoladeR, GlaxoSmit-
hKline) mit Ciclosporin + Placebo bei Patienten mit erworbener moderater aplastischer Anämie 
vergleicht (Efficacy and Safety of Eltrombopag in Combination with Ciclosporin in Patients with 
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Acquired Moderate Aplastic Anemia (EMAA). Prospective Randomized Multicenter Study Com-
paring Ciclosporin + Thrombopoietin Receptor Agonist Eltrombopag (RevoladeR, Glax-
oSmithKline) with Ciclosporin + Placebo in Patients with Acquired Aplastic Anemia). 
EudraCT-No. 2014-000174-19 
Antragsnummer der Ethikkommission Ulm: 49/14 
2015 – (ongoing) 
 
Eine offene Phase-II-Studie mit ansteigenden Mehrfachdosen zur Bewertung der Wirksamkeit, 
Sicherheit, Verträglichkeit, Immunogenität, Pharmakokinetik und Pharmakodynamik von 
ALXN1210, das Patienten mit paroxysmaler nächtlicher Hämoglobinurie intravenös verabreicht 
wird (A Phase 2, Open-Label, Multiple Ascending Dose Study to Evaluate the Efficacy, Safety, 
Tolerability, Immunogenicity, Pharmacokinetics, and Pharmacodynamics of ALXN1210 Admi-
nistered Intravenously to Patient with Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria). 
EudraCT-No. 2015-002674-20 
Antragsnummer der Ethikkommission Ulm: 317/15 
01/2016 – (ongoing) 
 
RANDOMISIERTE, OFFENE, AKTIV-KONTROLLIERTE PHASE-III-STUDIE ZU ALXN1210 VER-
SUS ECULIZUMAB BEI KOMPLEMENT-INHIBITOR-NAIVEN ERWACHSENEN PATIENTEN MIT 
PAROXYSMALER NÄCHTLICHER HÄMOGLOBINURIE (PNH)  
Prüfplan: ALXN1210-PNH-301  
EudraCT-No.2016-002025-11 
Antragsnummer der Ethikkommission Ulm: 360/16 
12/2016 – 02/2020 
 
A Phase 3, Randomized, Open-Label, Active-Controlled Study of ALXN1210 Versus Eculizumab 
in Adult patients With Paroxysmal Nocturnal Hemogobinuria (PNH) Currently Treated With Ecu-
lizumab 
Prüfplan: ALXN1210-PNH-302 
EudraCT-No. 2016-002026-36 
Antragsnummer der Ethikkommission Ulm: 102/17 
2017– 02/2020 
 
A Multicenter, Open-Label, Uncontrolled Extension Study of RA101495 in Subjects with Parox-
ysmal Nocturnal Hemoglobinuria Who have Completed a RA101495 Clinical Study 
Prüfplan: RA101495-01.202 
EudraCT-No. 2016-003523-34 
Antragsnummer der Ethikkommission Ulm: 439/16 
2017– (ongoing) 
AN ADAPTIVE PHASE I/II STUDY TO ASSESS SAFETY, EFFICACY, PHARMACOKINETICS AND 
PHARMACODYNAMICS OF RO7112689 IN HEALTHY VOLUNTEERS AND PATIENTS WITH 
PAROXYSMAL NOCTURNAL HEMOGLOBINURIA (PNH) 
PROTOCOL NUMBER: BP39144 
EUDRACT NUMBER: 2016-002128-10 
2017- (ongoing) 
 
A Phase III, Randomized, Multi-Center, Open-Label, Active-Comparator Controlled Study to 
Evaluate the Efficacy and Safety of APL-2 in Patients with Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinu-
ria (PNH) 
Prüfplan: APL2-302 
EudraCT-No:2017-004268-36 
2019 – 2020 
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Eine offene, multizentrische Schlüsselstudie der Phase 3 zur Beurteilung der Wirksamkeit und 
Sicherheit von BIVV009 bei Patienten mit primärer Kälteagglutininerkrankung, bei denen kürz-
lich eine oder mehrere Bluttransfusionen durchgeführt wurden (Cardinal-Studie) 
Prüfplan: BIVV009-003 
2018 – (ongoing) 
 
An Open-label, Non-Randomized, Multi-Center Extension Study To Evaluate the Long-Term 
Safety and Efficacy of All” IN THE Treatment of Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria (PNH) 
Protocol: APL2-307 
EudraCT-No: 2019-001106-23 
Phase III, 2020 – (ongoing) 

ZSSK 
Aktuell keine Teilnahme an Studien. 

ZSH 
Registerstudien Kompetenznetzwerk Angeborene Herzfehler. Siehe Publikationsliste. 

ZSEE 

 A randomised, multinational, active-controlled, open-labelled, dose finding, double-
blinded, parallel group trial investigating efficacy and safety of once-weekly NNC0195-0092 
treatment compared to daily growth hormone treatment (Norditropin® FlexPro®) in; 
NCT02616562; Wachstumshormonmangel; Phase 2; AMG; 01.05.2019 

 A trial comparing the effect and safety of once weekly dosing of somapacitan with daily 
Norditropin® in children with growth hormone deficiency; NCT03811535; Wachstumshor-
monmangel; Phase 3a; AMG; geplant 

 An Open Label, 1-Year Trial, including a Double-Blind Placebo-Controlled Withdrawal Pe-
riod, of Setmelanotide (RM-493), a Melanocortin 4 Receptor (MC4R) Agonist, in Leptin Re-
ceptor (LEPR) Deficiency Obesity due to Bi-Allelic Loss-of-Function LEPR Genetic M; 
NCT03287960; Monogene adipositas; Phase 3; AMG; im Dez. 2020 abgeschlossen 

 Long Term Extension Trial of setmelanotide (RM-493) for patients who have completed a 
trial of Setmelanotide for the treatment of obesity associated with genetic defects up-
stream of the MC4 receptor in the leptin-melanocortin pathway; NCT03651765; Monogene 
adipositas; Phase 3; AMG; 01.09.2019 

 Setmelanotide (RM-493) Phase 2 Treatment Trial in Patients with rare genetic disorders of 
obesity; NCT03013543; Monogene adipositas; Phase 2; AMG; 01.05.2019 

 Eine nicht-interventionelle, prospektive Studie in Deutschland zur Untersuchung des Ein-
flusses der Adhärenz bei bestehender Wachstumshormontherapie mit Norditropin® auf 
„Near Final Height“ in einer Patientenpopulation mit isoliertem Wachstumshormonman-
gel; NCT03972345; Wachstumshormonmangel; NIS; 01.12.2020 

ZSTETS 
MK-7339-003: A phase 3 randomized, open-label study to evaluate the Efficacy and Safety of 
Olaparib alone or in combination with Bevacizumab compared to Bevacizumab with 5-FU in partici-
pants with unresectable or metastatic colorectal cancer who have not progressed following first-
line induction of FOLFOX with Bevacizumab (LYNK-003). 
 
CADPT01C12101 (Novartis): A Phase Ib, multicenter, open-label dose escalation and expansion 
platform study of select drug combinations in adult patients with advanced or metastatic BRAF 
V600 colorectal cancer 
 
BERINGCRC (Pierre Fabre Onc.): Chemotherapie-freie behandlung bei BRAFV600E-mutierten 
mCRC. 
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RACE (AIO-KRK-0118): Neoadjuvant Radiochemotherapy versus Chemotherapy for Patients with 
Locally Advanced, Potentially Resectable Adenocarcinoma of the Gastroesophageal Junction (GEJ) 
- A randomized phase III joint study of the AIO, ARO and DGAV 
 
WO41535 (Fa. Roche): Phase III, multicenter, randomized, open-label study of Atezolizumab (Anti-
PD-L1 antibody) plus Bevacizumab versus active surveillance as adjuvant therapy in patients with 
Hepatocellular Carcinoma at high risk of recurrence after surgical resection or ablation 
 
IMMULAB, (AIO-HEP-0417/ass): A phase II trial of immunotherapy with pembrolizumab in combi-
nation with local ablation for patients with early stage hepatocellular carcinoma 
 
ACTICCA-1: Adjuvant chemotherapy with gemcitabine and cisplatin compared to capecitabin after 
curative intent resection of cholangiocarcinoma 
 
COMPETE: A prospective, randomised, controlled, open-label, multicentre phase III study to evalu-
ate efficacy and safety of Peptide Receptor Radionuclide Therapy (PRRT) with 177Lu-edotreotide 
(177Lu-DOTATOC) compared to targeted molecular therapy with everolimus in patients with inop-
erable, progressive, somatostatin receptor-positive (SSTR+), neuroendocrine tumours of gastroen-
teric or pancreatic origin (GEP-NET) 
 
RamuNet: A multicenter single-arm pilot study of ramucirumab in combination with dacarbazine in 
patients with progressive well-differentiated metastatic pancreatic neuroendocrine tumors 
REALTRK (iOmedico): Präzisionsonkologie – Zielgerichtete Therapie von NTRK-Fusions-positiven 
soliden Tumoren 
 
HNO 
BEST OF / HNO - STRAHLENTH. 
BREG-HNO - Register  
Genetik HNSCC - Register  
HNU - Molek./immunol. Charakt. seltener Malignome 
INTERLINK-1 
KEYNOTE-689 
LEAP-010 
OpCemISA 
 
Frauenheilkunde 
BYLIEVE BYLieve: A phase II, multicenter, open-label, three-cohort, non-comparative study to as-
sess the efficacy and safety of alpelisib plus fulvestrant or letrozole in patients with PIK3CA  
mutant, hormone receptor (HR) positive, HER2-negative advanced breast cancer (aBC), who  
have progressed on or after prior treatments 
II Mamma 2016-004586-67 
Rekrutierung geschlossen 
 
Wo41554 a phase iii, randomized, double-blind, placebo-controlled study Evaluating the efficacy 
and safety of gdc-0077 plus palbociclib and Fulvestrant versus placebo plus palbociclib and fulves-
trant in patients With pik3ca-mutant, hormone receptor positive, her2-negative locally  
Advanced or metastatic breast cancer  
III mamma 2019-002455-42 
Rekrutierend 
 
CBYL719H12301 
(EPIK-B3) 
EPIK-B3: A Phase III, multicenter, randomized, double-blind, placebo-controlled study to  
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assess the efficacy and safety of alpelisib (BYL719) in combination with nab-paclitaxel in  
patients with advanced triple negative breast cancer with either phosphoinositide-3-kinase  
catalytic subunit alpha (PIK3CA) mutation or phosphatase and tensin homolog protein  
(PTEN) loss without PIK3CA mutation 
III Mamma 2019-002637-11 
Rekrutierend 
 
MIRASOL MIRASOL: A Randomized, Open-label, Phase 3 Study of Mirvetuximab Soravtansine vs.  
Investigator’s Choice of Chemotherapy in Platinum-Resistant Advanced High-Grade  
Epithelial Ovarian, Primary Peritoneal, or Fallopian Tube Cancers with High Folate  
Receptor-Alpha Expression 
III Ovar 2019-003509-80 
Rekrutierung  

 

8 Wissenschaftliche Publikationen mit Beteiligung des ZSE 

Das ZSE Ulm veröffentlicht regelmäßig wissenschaftliche Publikationen zu seltenen Erkrankungen. 

Die ausführliche Publikationsliste der ZSE Ulm befindet sich im Anhang dieses Qualitätsberichtes.  

 

9 Das ZSE Ulm im Überblick - Versorgungspfad & Erstkontakt 

 

Ablauf Erstkontakt am ZSE  

Patienten mit einer unklaren Diagnose bzw. unklaren Beschwerden können sich über Ihren behan-

delnden Haus- oder Facharzt an das ZSE Ulm für eine Anfrage wenden. Nach Aktensichtung eines 

interdisziplinären Ärzte-Teams erhält sowohl der Zuweiser als auch der Patient ein schriftliches 

Empfehlungsschreiben zugesandt. In ausgewählten Fällen empfehlen wir eine persönliche Vorstel-

lung in unseren Fachzentren oder spezialisierten Ambulanzen.  

Für Patientinnen und Patienten mit einer bereits diagnostizierten Seltenen Erkrankung, bietet das 

ZSE Ulm in den neun Fachzentren eine ausgewählte Expertise an. 

Eine ausführliche Beschreibung sowie alle wesentlichen Informationen für den Erstkontakt des Zu-

weisers- oder für den Patienten, sind auf der Homepage des ZSE Ulm enthalten. Auch finden alle 

Betroffenen und Interessierten weiterführende Informationen von anderen Organisationen, Selbst-

hilfe- und Angehörigengruppen sowie zum Versorgungsatlas für Menschen mit Seltene Erkran-

kungen.  
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Fachzentren (B-Zentren)  

Die neun B-Zentren sind im Organigramm des ZSE Ulm abgebildet (Abb. 1). 

Zentrum für Seltene Neurologische Er-
krankungen (ZSNE) 
Leitung:  
Prof. Dr. Albert C. Ludolph 
 
Ärztliche Koordination: 
Dr. Susanne Müller 

Zentrum für Seltene Neuromuskuläre Erkrankungen 
(ZSNME) 
Leitung:  
Prof. Dr. Albert C. Ludolph 
 
Ärztliche Koordination: 
Dr. Susanne Müller 

Zentrum für Seltene Herzerkrankungen 
(ZSH) 
Leitung:  
Prof. Dr. Wolfgang Rottbauer 
 
Ärztliche Koordination: 
Dr. Christoph Buck 
 

Zentrum für Seltene Endokrine Erkrankungen (ZSEE) 
Leitung:  
Prof. Dr. Martin Wabitsch 
apl. Prof. Dr. Martin Wagner 
 
Ärztliche Koordination: 
Dr. Julia von Schnurbein 
Dr. Lena Rauschek 

Zentrum für Seltene Skeletterkrankun-
gen (ZSSK) 
Leitung:  
Prof. Dr. Rolf Brenner 
Prof. Dr. Ansgar Schulz 
 
Ärztliche Koordination: 
Dr. med. univ. Ingrid Furlan 

Zentrum für Seltene Tumorerkrankungen & Tu-
morsuszeptibilität (ZSTETS) 
Leitung:  
Prof. Dr. Thomas Seufferlein 
 
Ärztliche Koordination: 
Dr. med. Viktoria Hentschel 

Zentrum für Seltene Hauterkrankungen 
(ZSD) 
Leitung & Ärztliche Koordination: 
PD Dr. Christiane Pfeiffer 

Zentrum für Seltene Störungen der Hämatopoese 
und Immundefekte (ZSHI) 
Leitung:  
Prof. Dr. Holger Cario 
Prof. Dr. Ansgar Schulz 
 
Ärztliche Koordination: 
Dr. Yvonne Pritschow 

Zentrum für Seltene Leber-, Darm- und Pankreaserkrankungen (ZSLDPE) 
Leitung:  
Prof. Dr. rer. med. Alexander Kleger 
 
Ärztliche Koordination: 
Dr. Lena Wölfle 
Dr. Lena Rauschek 

 

Den Leitern sowie ärztlichen Koordinatoren der Zentren stehen 20 Wochenstunden zur Verfügung. 

Eine Stellvertreterregelung für Krankheit und Urlaub ist gewährleistet.  

Fachabteilung für Kinder- und Jugendmedizin ist am Standort des Zentrums. 

Ein Team für humangenetische Expertise unter Leitung einer Fachärztin oder eines Facharztes für 

Humangenetik ist werktäglich (Montag - Freitag) verfügbar. Die Humangenetik ist Teil des Deutschen 

ERN Genturis. 

 

https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51234
https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51234
https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51250
https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51250
https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51258
https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51258
https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51266
https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51272
https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51272
https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51278
https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/fachzentren-b-zentren.html#c51278
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Fallzahlen  

Am Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE) Ulm wurden im Jahr 2020 über 8.000 Fälle von statio-
nären Patient*innen mit einer seltenen Erkrankung als Hauptdiagnose und über 32.000 Fälle mit ei-
ner Seltenen Erkrankung als Haupt- und Nebendiagnose behandelt. Die Zahl der ambulanten SE-
Fälle betrug über ca. 64.000 Fälle.  
 
 

 
 
  

Anzahl der Fälle 
ambulant

89%

Anzahl der Fälle 
stationär

11%

ANTEILE AMBULANTE / STATIONÄRE PATIENT*INNEN 2020
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Publikationen des ZSE Ulm 2020 

ZSLDPE 
Kapapa M, Becker N, Serra A Risk factors for anorectal and associated Malformations in German children: a 10-year 
analysis. Pediatr Neonatol. 2020 Sep 22:S1875-9572(20)30149-2. doi: 10.1016/j.pedneo.2020.09.008 
 
Innere Medizin I 
Autoimmunpankreatitis: lokale Datenbank und Federführung PrescrAIP Studie (Schulte LA, Arnold F, Siegel F, Backhus 
J, Beyer G, Weiss FU, Perkhofer L, Beutel A, Seufferlein T, Müller M, Kleger A.JHEP Rep. 2020 Jun 3;2(4):100135. doi: 
10.1016/j.jhepr.2020.100135. eCollection 2020 Aug.PMID: 32743490) 
 
Prevalence of resistance-associated substitutions and retreatment of patients failing a glecaprevir/pibrentasvir regi-
men. de Salazar A, Dietz J, di Maio VC, Vermehren J, Paolucci S, Müllhaupt B, Coppola N, Cabezas J, Stauber RE, Puoti 
M, Arenas Ruiz Tapiador JI, Graf C, Aragri M, Jimenez M, Callegaro A, Pascasio Acevedo JM, Macias Rodriguez MA, 
Rosales Zabal JM, Micheli V, Garcia Del Toro M, Téllez F, García F, Sarrazin C, Ceccherini-Silberstein F; GEHEP-004 co-
hort, the European HCV Resistance Study Group and the HCV Virology Italian Resistance Network (VIRONET C).J Anti-
microb Chemother. 2020 Nov 1;75(11):3349-3358. doi: 10.1093/jac/dkaa304. 
ZSD 
Veröffentlichungen Dr. C. Pfeiffer  
 
Leitlinienmitarbeit 
S2k-Leitlinie zur Therapie des Pemphigus vulgaris/foliaceus und des bullösen Pemphigoids: 2019 Update. Schmidt 
E, Sticherling M, Sárdy M, Eming R, Goebeler M, Hertl M, Hofmann SC, Hunzelmann N, Kern JS, Kramer H, Nast A, 
Orzechowski HD, Pfeiffer C, Schuster V, Sitaru C, Zidane M, Zillikens D, Worm M.J Dtsch Dermatol Ges. 2020 
May;18(5):516-527. doi: 10.1111/ddg.14097_g.PMID: 32413222  
 
Buchkapitel 
Pfeiffer C, (für die deutsche Ausgabe, 2020) Varga John. Systemische Sklerodermie und andere Erkrankungen des 
Formenkreises, i.e. Kapitel 353 der 20. Auflage, Harrisons Innere Medizin, ABW Wissenschaftsverlagsgesellschaft, 
Berlin (Übersetzung und Überarbeitung) 
 
Pfeiffer C (für die deutsche Ausgabe, 2020) Prockop DJ, Bateman JF. Hereditäre Bindegewebserkrankungen i.e. Kapi-
tel 406 der 20. Auflage, Harrisons Innere Medizin, ABW Wissenschaftsverlagsgesellschaft, Berlin (Übersetzung und 
Überarbeitung) 
 
Originalarbeiten und Übersichten 
2021 
The NF1 microdeletion syndrome: necessity of the genetic diagnosis to facilitate the management of a clinically defined 
disease Hildegard Kehrer-Sawatzki, Ute Bäzner, Johannes Krämer, Jan Lewerenz, Christiane Pfeiffer 
JDDG eingereicht 

 
2020 
Older age onset of systemic sclerosis- accelerated disease progression in all disease subsets. 
Moinzadeh P, Kuhr K, Siegert E, Mueller-Ladner U, Riemekasten G, Günther C, Kötter I, Henes J, Blank N, Zeidler G, 
Pfeiffer C, Juche A, Jandova I, Ehrchen J, Schmalzing M, Susok L, Schmeiser T, Sunderkoetter C, Distler JHW, Worm M, 
Kreuter A, Krieg T, Hunzelmann N; Registry of the German Network for Systemic Scleroderma.Rheumatology (Oxford). 
2020 Nov 1;59(11):3380-3389. doi: 10.1093/rheumatology/keaa127.  
Large Variability of Frequency and Type of Physical Therapy in Patients in the German Network for Systemic Scle-
rosis. 
Belz D, Moinzadeh P, Riemekasten G, Henes J, Müller-Ladner U, Blank N, Koetter I, Siegert E, Pfeiffer C, Schmalzing M, 
Zeidler G, Schmeiser T, Worm M, Guenther C, Susok L, Kreuter A, Sunderkoetter C, Juche A, Aberer E, Gaebelein-Wis-
sing N, Ramming A, Kuhr K, Hunzelmann N.Arthritis Care Res (Hoboken). 2020 Aug;72(8):1041-1048. doi: 
10.1002/acr.23998. PMID: 31150152 
Versorgungsrealität der stationären vasoaktiven Therapie mit Prostazyklinderivaten bei Patienten mit akralen 
Durchblutungsstörungen bei systemischer Sklerose in Deutschland. Juche A, Siegert E, Mueller-Ladner U, Rieme-
kasten G, Günther C, Kötter I, Henes J, Blank N, Voll RE, Ehrchen J, Schmalzing M, Susok L, Schmeiser T, Sunderkoetter 
C, Distler J, Worm M, Kreuter A, Horváth ON, Schön MP, Korsten P, Zeidler G, Pfeiffer C, Krieg T, Hunzelmann N, 
Moinzadeh P.Z Rheumatol. 2020 Dec;79(10):1057-1066. doi: 10.1007/s00393-019-00743-9.PMID: 32040755  
 
Veröffentlichungen Prof. J. Greve 

Prospective Analysis in Patients With HAE Under Prophylaxis With Lanadelumab: A Real-life Experience.  
Hahn J, Trainotti S, Wigand MC, Schuler PJ, Hoffmann TK, Greve J. 
J Drugs Dermatol. 2020 Oct 1;19(10):978-983. doi: 10.36849/JDD.2020.5269. 
PMID: 33026762 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/32413222/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/32333004/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/31150152/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/31150152/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33026762/
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ZSHI 
Publications H. Cario 2020 

 Kunz JB, Lobitz S, Grosse R, et al. Sickle cell disease in Germany: Results from a national registry. Pediatric 
blood & cancer 2020;67:e28130. 

 Wunderlich AP, Schmidt SA, Mauro V, et al. Liver Iron Content Determination Using a Volumetric Breath-
Hold Gradient-Echo Sequence With In-Line R(2) * Calculation. Journal of magnetic resonance imaging : 
JMRI 2020;52:1550-6. 

 
ZSHI – Immunologie: 

 Hoenig M, Roesler J, Seidel MG, Albert MH, Hauck F, Maecker-Kolhoff B, Eiz-Vesper B, Kleinschmidt K, 
Debatin KM, Jacobsen EM, Furlan I, Suttorp M, Schuetz C, Schulz AS (2020). Matched Family Donor 
Lymphocyte Infusions as First Cellular Therapy for Patients with Severe Primary T Cell Deficiencies. Biol Blood 
Marrow Transplant 2020 Oct; 3:S1083-8791 

 Rosita Rigoni  et al., (2020). Cutaneous barrier leakage and gut inflammation drive skin disease in Omenn 
syndrome; J Allergy Clin Immunol. 2020 Nov;146(5):1165-1179. 

 Allogeneic hematopoietic stem cell transplantation in leukocyte adhesion deficiency type I and III. Bakhtiar S, 
et al. Blood Adv. 2021. PMID: 33570653 Free PMC article 

 
Institute for Clinical Transfusion Medicine and Immunogenetics Ulm (IKT Ulm) 
 

 Schrezenmeier H, Kulasekararaj A, Mitchell L, Sicre de Fontbrune F, Devos T, Okamoto S, Wells R, Rot-
tinghaus ST, Liu P, Ortiz S, Lee JW, Socié G. One-year efficacy and safety of ravulizumab in adults with parox-
ysmal nocturnal hemoglobinuria naïve to complement inhibitor therapy: open-label extension of a random-
ized study. Ther Adv Hematol. 2020 Oct 24;11:2040620720966137. doi: 10.1177/2040620720966137. PMID: 
33178408; PMCID: PMC7592174. 

 Androgen derivatives improve blood counts and elongate telomere length in adult cryptic dyskeratosis con-
genita. Kirschner M, Vieri M, Kricheldorf K, Ferreira MSV, Wlodarski MW, Schwarz M, Balabanov S, Rolles B, 
Isfort S, Koschmieder S, Höchsmann B, Panse J, Brümmendorf TH, Beier F.  Br J Haematol. 2020 Aug 3. doi: 
10.1111/bjh.16997. Online ahead of print.  PMID: 32744739 Free article. 

 

 Schrezenmeier H, Röth A, Araten DJ, Kanakura Y, Larratt L, Shammo JM, Wilson A, Shayan G, Maciejewski 
JP. Baseline clinical characteristics and disease burden in patients with paroxysmal nocturnal hemoglobinuria 
(PNH): updated analysis from the International PNH Registry. Ann Hematol. 2020 Jul;99(7):1505-1514. doi: 
10.1007/s00277-020-04052-z. Epub 2020 May 10. PMID: 32390114; PMCID: PMC7316848. 

 

 ElGohary G, El Fakih R, de Latour R, Risitano A, Marsh J, Schrezenmeier H, Gluckman E, Höchsmann B, Pierri 
F, Halkes C, Alzahrani H, De la Fuente J, Cesaro S, Alahmari A, Ahmed SO, Passweg J, Dufour C, Bacigalupo A, 
Aljurf M. Haploidentical hematopoietic stem cell transplantation in aplastic anemia: a systematic review and 
meta-analysis of clinical outcome on behalf of the severe aplastic anemia working party of the European 
group for blood and marrow transplantation (SAAWP of EBMT). Bone Marrow Transplant. 2020 
Oct;55(10):1906-1917. doi: 10.1038/s41409-020-0897-2. Epub 2020 Apr 28. PMID: 32346079. 

 

 Greiner J, Götz M, Hofmann S, Schrezenmeier H, Wiesneth M, Bullinger L, Döhner H, Schneider V. Specific T-
cell immune responses against colony-forming cells including leukemic progenitor cells of AML patients were 
increased by immune checkpoint inhibition. Cancer Immunol Immunother. 2020 Apr;69(4):629-640. doi: 
10.1007/s00262-020-02490-2. Epub 2020 Feb 4. PMID: 32020256. 

 
 Röth A, Nishimura JI, Nagy Z, Gaàl-Weisinger J, Panse J, Yoon SS, Egyed M,Ichikawa S, Ito Y, Kim JS, Nino-

miya H, Schrezenmeier H, Sica S, Usuki K, Sicre de Fontbrune F, Soret J, Sostelly A, Higginson J, Dieckmann 
A, Gentile B, Anzures-Cabrera J, Shinomiya K, Jordan G, Biedzka-Sarek M, Klughammer B, Jahreis A, Bucher 
C, Peffault de Latour R. The complement C5 inhibitor crovalimab in paroxysmal nocturnal hemoglobinuria. 
Blood. 2020 Mar 19;135(12):912-920. doi: 10.1182/blood.2019003399. PMID: 31978221; PMCID: PMC7082616. 

 

  Tichelli A, de Latour RP, Passweg J, Knol-Bout C, Socié G, Marsh J, Schrezenmeier H, Höchsmann B, Baciga-
lupo A, Samarasinghe S, Rovó A, Kulasekararaj A, Röth A, Eikema DJ, Bosman P, Bader P, Risitano A, Dufour 
C; SAA Working Party of the EBMT. Long-term outcome of a randomized controlled study in patients with 
newly diagnosed severe aplastic anemia treated with antithymocyte globulin and cyclosporine, with or with-
out granulocyte colony-stimulating factor: a Severe Aplastic Anemia Working Party Trial from the European 
Group of Blood and Marrow Transplantation. Haematologica. 2020 May;105(5):1223-1231. doi: 10.3324/hae-
matol.2019.222562. Epub 2019 Oct 3. PMID: 31582549; PMCID: PMC7193468. 
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ZSEE 
Chaychenko T, Argente J, Spiliotis BE, Wabitsch M, Marcus C. Difference in Insulin Resistance Assessment between Eu-
ropean Union and Non-European Union Obesity Treatment Centers (ESPE Obesity Working Group Insulin Resistance 
Project). Horm Res Paediatr. 2020;93(11-12):622-633. doi: 10.1159/000515730. 
Epub 2021 Apr 26. PMID: 33902033. 
 
Vasileva LV, Savova MS, Amirova KM, Balcheva-Sivenova Z, Ferrante C, Orlando 
G, Wabitsch M, Georgiev MI. Caffeic and Chlorogenic Acids Synergistically Activate Browning Program in Human Adi-
pocytes: Implications of AMPK- and PPAR-Mediated Pathways. Int J Mol Sci. 2020 Dec 21;21(24):9740. doi: 
10.3390/ijms21249740. PMID: 33371201; PMCID: PMC7766967. 
 
Carcamo-Orive I, Henrion MYR, Zhu K, Beckmann ND, Cundiff P, Moein S, Zhang Z, Alamprese M, D'Souza SL, 
Wabitsch M, Schadt EE, Quertermous T, Knowles JW, Chang R. Predictive network modeling in human induced pluripo-
tent stem cells identifies key driver genes for insulin responsiveness. PLoS Comput Biol. 2020 
Dec 23;16(12):e1008491. doi: 10.1371/journal.pcbi.1008491. PMID: 33362275; 
PMCID: PMC7790417. 
 
Diete V, Wabitsch M, Denzer C, Jäger H, Hauth E, Beer M, Vogele D. Applicability of Magnetic Resonance Imaging for 
Bone Age Estimation in the Context of Medical Issues. Rofo. 2021 Jun;193(6):692-700. English, German. doi: 
10.1055/a-1313-7664. Epub 2020 Dec 17. PMID: 33336355. 
 
Wu X, Sakharkar MK, Wabitsch M, Yang J. Effects of Sphingosine-1-Phosphate on Cell Viability, Differentiation, and 
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Sporadic inclusion body myositis: no specific cardiac involvement in cardiac magnetic resonance  
tomography. J Neurol 2020; 267(5): 1407-1413; Impact Factor=4.849; Typ=Journal Article; Rosenbohm A, Buckert D, Kas-
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Baldwin, Nigel); Dion, H (Dion, Hedy); Youssoufian, H (Youssoufian, Hagop); Garzon, FT (Garzon, Felix Tomas); El-
Hariry, I (El-Hariry, Iman); Hidalgo, M (Hidalgo, Manuel) 
Source: JOURNAL OF CLINICAL ONCOLOGY  Meeting Abstract: TPS783  Volume: 38  Issue: 4  Supplement: S  Pub-
lished: FEB 1 2020   
 
Frauenheilkunde 
 
Breast Cancer Polygenic Risk Score and Contralateral Breast Cancer Risk. 
Am J Hum Genet 2020; 107(5): 837-848; Impact Factor=11.025; Typ= 
Kramer I, Hooning MJ, Mavaddat N, Hauptmann M, Keeman R, Steyerberg EW, Giardiello D, Antoniou AC, Pharoah 
PDP, Canisius S, Abu-Ful Z, Andrulis IL, Anton-Culver H, Aronson KJ, Augustinsson A, Becher H, Beckmann MW, Beh-
rens S, Benitez J, Bermisheva M, Bogdanova NV, Bojesen SE, Bolla MK, Bonanni B, Brauch H, Bremer M, Brucker SY, 
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Burwinkel B, Castelao JE, Chan TL, Chang-Claude J, Chanock SJ, Chenevix-Trench G, Choi JY, Clarke CL, Collee JM, 
Couch FJ, Cox A, Cross SS, Czene K, Daly MB, Devilee P, Dork T, dos-Santos-Silva I, Dunning AM, Dwek M, Eccles DM, 
Evans DG, Fasching PA, Flyger H, Gago-Dominguez M, Garcia-Closas M, Garcia-Saenz JA, Giles GG, Goldgar DE, Gon-
zalez-Neira A, Haiman CA, Hakansson N, Hamann U, Hartman M, Heemskerk-Gerritsen BAM, Hollestelle A, Hopper JL, 
Hou MF, Howell A, Ito H, Jakimovska M, Jakubowska A, Janni W, John EM, Jung A, Kang D, Kets CM, Khusnutdinova E, 
Ko YD, Kristensen VN, Kurian AW, Kwong A, Lambrechts D, Le Marchand L, Li JM, Lindblom A, Mannermaa A, Mano-
ochehri M, Margolin S, Matsuo K, Mavroudis D, Meindl A, Milne RL, Mulligan AM, Muranen TA, Neuhausen SL, Nevan-
linna H, Newman WG, Olshan AF, Olson JE, Olsson H, Park-Simon TW, Peto J, Petridis C, Plaseska-Karanfilska D, Pres-
neau N, Pylkas K, Radice P, Rennert G, Romero A, Roylance R, Saloustros E, Sawyer EJ, Schmutzler RK, Schwentner L, 
Scott C, See MH, Shah M, Shen CY, Shu XO, Siesling S, Slager S, Sohn C, Southey MC, Spinelli JJ, Stone J, Tapper WJ, 
Tengstrom M, Teo SH, Terry MB, Tollenaar RAEM, Tomlinson I, Troester MA, Vachon CM, van Ongeval C, van Veen EM, 
Winqvist R, Wolk A, Zheng W, Ziogas A, Easton DF, Hall P, Schmidt MK, NBCS Collaborators ABCTB Investigators 
kConFab Investigators 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Tumor mutational burden and immune infiltration as independent predictors of response to neoadjuvant immune 
checkpoint inhibition in early TNBC in GeparNuevo. 
Ann Oncol 2020; 31(9): 1216-1222; Impact Factor=32.976; Typ= 
Karn T, Denkert C, Weber KE, Holtrich U, Hanusch C, Sinn BV, Higgs BW, Jank P, Sinn HP, Huober J, Becker C, Blohmer 
JU, Marme F, Schmitt WD, Wu S, van Mackelenbergh M, Mueller V, Schem C, Stickeler E, Fasching PA, Jackisch C, Un-
tch M, Schneeweiss A, Loibl S 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Feasibility of a large multi-center translational research project for newly diagnosed breast and ovarian cancer patients 
with affiliated biobank: the BRandO biology and outcome (BiO)-project. 
Arch Gynecol Obstet 2020; 301(1): 273-281; Impact Factor=2.344; Typ=Journal Article; 
De Gregorio A, Nagel G, Möller P, Rempen A, Schlicht E, Fritz S, Flock F, Kühn T, Thiel F, Felberbaum R, Ebner F, De 
Gregorio N, Friedl TWP, Wiesmüller L, Kuhn P, Schmitt M, Janni W, Rothenbacher D, Huober J 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Heregulin (HRG) assessment for clinical trial eligibility testing in a molecular registry (PRAEGNANT) in Germany. 
BMC Cancer 2020; 20(1): ; Impact Factor=4.43; Typ=Journal Article; 
Huebner H, Kurbacher CM, Kuesters G, Hartkopf AD, Lux MP, Huober J, Volz B, Taran FA, Overkamp F, Tesch H, Hä-
berle L, Lüftner D, Wallwiener M, Müller V, Beckmann MW, Belleville E, Ruebner M, Untch M, Fasching PA, Janni W, 
Fehm TN, Kolberg HC, Wallwiener D, Brucker SY, Schneeweiss A, Ettl J 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Initial experience with CDK4/6 inhibitor-based therapies compared to antihormone monotherapies in routine clinical 
use in patients with hormone receptor positive, HER2 negative breast cancer - Data from the PRAEGNANT research 
network for the first 2 years of drug availability in Germany. 
Breast 2020; 54(): 88-95; Impact Factor=4.38; Typ=Journal Article; 
Schneeweiss A, Ettl J, Lüftner D, Beckmann MW, Belleville E, Fasching PA, Fehm TN, Geberth M, Häberle L, Hadji P, 
Hartkopf AD, Hielscher C, Huober J, Ruckhäberle E, Janni W, Kolberg HC, Kurbacher CM, Klein E, Lux MP, Müller V, 
Nabieva N, Overkamp F, Tesch H, Laakmann E, Taran FA, Seitz J, Thomssen C, Untch M, Wimberger P, Wuerstlein R, 
Volz B, Wallwiener D, Wallwiener M, Brucker SY 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Association of Genomic Domains in BRCA1 and BRCA2 with Prostate Cancer Risk and Aggressiveness. 
Cancer Res 2020; 80(3): 624-638; Impact Factor=12.701; Typ=Journal Article; 
Patel VL, Busch EL, Friebel TM, Cronin A, Leslie G, McGuffog L, Adlard J, Agata S, Agnarsson BA, Ahmed M, Aittomäki 
K, Alducci E, Andrulis IL, Arason A, Arnold N, Artioli G, Arver B, Auber B, Azzollini J, Balmana J, Barkardottir RB, Barnes 
DR, Barroso A, Barrowdale D, Belotti M, Benitez J, Bertelsen B, Blok MJ, Bodrogi I, Bonadona V, Bonanni B, Bondavalli 
D, Boonen SE, Borde J, Borg A, Bradbury AR, Brady A, Brewer C, Brunet J, Buecher B, Buys SS, Cabezas-Camarero S, 
Caldes T, Caliebe A, Caligo MA, Calvello M, Campbell IG, Carnevali I, Carrasco E, Chan TL, Chu ATW, Chung WK, Claes 
KBM, Collaborators GS, Collaborators E, Cook J, Cortesi L, Couch FJ, Daly MB, Damante G, Darder E, Davidson R, de la 
Hoya M, Della Puppa L, Dennis J, Diez O, Ding YC, Ditsch N, Domchek SM, Donaldson A, Dworniczak B, Easton DF, 
Eccles DM, Eeles RA, Ehrencrona H, Ejlertsen B, Engel C, Evans DG, Faivre L, Faust U, Feliubadalo L, Foretova L, Fostira 
F, Fountzilas G, Frost D, Garcia-Barberan V, Garre P, Gauthier-Villars M, Géczi L, Gehrig A, Gerdes AM, Gesta P, Gian-
nini G, Glendon G, Godwin AK, Goldgar DE, Greene MH, Gutierrez-Barrera AM, Hahnen E, Hamann U, Hauke J, Herold 
N, Hogervorst FBL, Honisch E, Hopper JL, Hulick PJ, Investigators K, Investigators H, Izatt L, Jager A, James P, Janavi-
cius R, Jensen UB, Jensen TD, Johannsson OT, John EM, Joseph V, Kang E, Kast K, Kiiski JI, Kim SW, Kim Z, Ko KP, Kon-
stantopoulou I, Kramer G, Krogh L, Kruse TA, Kwong A, Larsen M, Lasset C, Lautrup C, Lazaro C, Lee J, Lee JW, Lee 
MH, Lemke J, Lesueur F, Liljegren A, Lindblom A, Llovet P, López-Fernández A, López-Perolio I, Lorca V, Loud JT, Ma 
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ESK, Mai PL, Manoukian S, Mari V, Martin L, Matricardi L, Mebirouk N, Medici V, Meijers-Heijboer HEJ, Meindl A, Men-
senkamp AR, Miller C, Molina Gomes D, Montagna M, Mooij TM, Moserle L, Mouret-Fourme E, Mulligan AM, Nathan-
son KL, Navratilova M, Nevanlinna H, Niederacher D, Cilius Nielsen FC, Nikitina-Zake L, Offit K, Olah E, Olopade OI, 
Ong KR, Osorio A, Ott CE, Palli D, Park SK, Parsons MT, Pedersen IS, Peissel B, Peixoto A, Pérez-Segura P, Peterlongo 
P, Høgh Petersen A, Porteous ME, Pujana MA, Radice P, Ramser J, Rantala J, Rashid MU, Rhiem K, Rizzolo P, Robson 
ME, Rookus MA, Rossing CM, Ruddy KJ, Santos C, Saule C, Scarpitta R, Schmutzler RK, Schuster H, Senter L, Seynaeve 
CM, Shah PD, Sharma P, Shin VY, Silvestri V, Simard J, Singer CF, Skytte AB, Snape K, Solano AR, Soucy P, Southey 
MC, Spurdle AB, Steele L, Steinemann D, Stoppa-Lyonnet D, Stradella A, Sunde L, Sutter C, Tan YY, Teixeira MR, Teo 
SH, Thomassen M, Tibiletti MG, Tischkowitz M, Tognazzo S, Toland AE, Tommasi S, Torres D, Toss A, Trainer AH, Tung 
N, van Asperen CJ, van der Baan FH, van der Kolk LE, van der Luijt RB, van Hest LP, Varesco L, Varon-Mateeva R, Viel A, 
Vierstraete J, Villa R, von Wachenfeldt A, Wagner P, Wang-Gohrke S, Wappenschmidt B, Weitzel JN, Wieme G, Yadav 
S, Yannoukakos D, Yoon SY, Zanzottera C, Zorn KK, D'Amico AV, Freedman ML, Pomerantz MM, Chenevix-Trench G, 
Antoniou AC, Neuhausen SL, Ottini L, Nielsen HR, Rebbeck TR 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

53BP1 Accumulation in Circulating Tumor Cells Identifies Chemotherapy-Responsive Metastatic Breast Cancer Patients. 
Cancers (Basel) 2020; 12(4): ; Impact Factor=6.639; Typ=Journal Article; 
Schochter F, Werner K, Köstler C, Faul A, Tzschaschel M, Alberter B, Müller V, Neubauer H, Fehm T, Friedl TWP, Pol-
zer B, Janni W, Rack B, Wiesmüller L 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Beneficial Molecular Adaptations In BRCA-Mutation Carriers By Combined HIT/HIRT Intervention: Results From A Pilot 
Study. 
Cancers (Basel) 2020; 12(6): ; Impact Factor=6.639; Typ=Journal Article; 
Bizjak DA, Schulz SVW, Schumann U, Otto S, Kirsten J, Ebner F, Leinert E, Huober J, Janni W, Steinacker JM 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Current Understanding of RAD52 Functions: Fundamental and Therapeutic Insights. 
Cancers (Basel) 2020; 12(3): ; Impact Factor=6.639; Typ=Editorial; 
Gottifredi V, Wiesmüller L 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Criteria of the German Consortium for Hereditary Breast and Ovarian Cancer for the Classification of Germline Se-
quence Variants in Risk Genes for Hereditary Breast and Ovarian Cancer. 
Geburtsh Frauenheilk 2020; 80(4): 410-429; Impact Factor=2.915; Typ=Journal Article; 
Wappenschmidt B, Hauke J, Faust U, Niederacher D, Wiesmüller L, Schmidt G, Groß E, Gehrig A, Sutter C, Ramser J, 
Rump A, Arnold N, Meindl A 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Polygenic risk scores and breast and epithelial ovarian cancer risks for carriers of BRCA1 and BRCA2 pathogenic vari-
ants. 
Genet Med 2020; 22(10): 1653-1666; Impact Factor=8.822; Typ=Journal Article; 
Barnes DR, Rookus MA, McGuffog L, Leslie G, Mooij TM, Dennis J, Mavaddat N, Adlard J, Ahmed M, Aittomäki K, And-
rieu N, Andrulis IL, Arnold N, Arun BK, Azzollini J, Balmaña J, Barkardottir RB, Barrowdale D, Benitez J, Berthet P, 
Białkowska K, Blanco AM, Blok MJ, Bonanni B, Boonen SE, Borg Å, Bozsik A, Bradbury AR, Brennan P, Brewer C, Brunet 
J, Buys SS, Caldés T, Caligo MA, Campbell I, Christensen LL, Chung WK, Claes KBM, Colas C, GEMO Study Collabora-
tors , EMBRACE Collaborators , Collonge-Rame MA, Cook J, Daly MB, Davidson R, de la Hoya M, de Putter R, Delnatte 
C, Devilee P, Diez O, Ding YC, Domchek SM, Dorfling CM, Dumont M, Eeles R, Ejlertsen B, Engel C, Evans DG, Faivre L, 
Foretova L, Fostira F, Friedlander M, Friedman E, Frost D, Ganz PA, Garber J, Gehrig A, Gerdes AM, Gesta P, Giraud S, 
Glendon G, Godwin AK, Goldgar DE, González-Neira A, Greene MH, Gschwantler-Kaulich D, Hahnen E, Hamann U, 
Hanson H, Hentschel J, Hogervorst FBL, Hooning MJ, Horvath J, Hu C, Hulick PJ, Imyanitov EN, kConFab Investigators , 
HEBON Investigators , GENEPSO Investigators , Isaacs C, Izatt L, Izquierdo A, Jakubowska A, James PA, Janavicius R, 
John EM, Joseph V, Karlan BY, Kast K, Koudijs M, Kruse TA, Kwong A, Laitman Y, Lasset C, Lazaro C, Lester J, Lesueur 
F, Liljegren A, Loud JT, Lubiński J, Mai PL, Manoukian S, Mari V, Mebirouk N, Meijers-Heijboer HEJ, Meindl A, Mensen-
kamp AR, Miller A, Montagna M, Mouret-Fourme E, Mukherjee S, Mulligan AM, Nathanson KL, Neuhausen SL, Nevan-
linna H, Niederacher D, Nielsen FC, Nikitina-Zake L, Noguès C, Olah E, Olopade OI, Ong KR, O'Shaughnessy-Kirwan A, 
Osorio A, Ott CE, Papi L, Park SK, Parsons MT, Pedersen IS, Peissel B, Peixoto A, Peterlongo P, Pfeiler G, Phillips KA, 
Prajzendanc K, Pujana MA, Radice P, Ramser J, Ramus SJ, Rantala J, Rennert G, Risch HA, Robson M, Rønlund K, Salani 
R, Schuster H, Senter L, Shah PD, Sharma P, Side LE, Singer CF, Slavin TP, Soucy P, Southey MC, Spurdle AB, Steine-
mann D, Steinsnyder Z, Stoppa-Lyonnet D, Sutter C, Tan YY, Teixeira MR, Teo SH, Thull DL, Tischkowitz M, Tognazzo 
S, Toland AE, Trainer AH, Tung N, van Engelen K, van Rensburg EJ, Vega A, Vierstraete J, Wagner G, Walker L, Wang-
Gohrke S, Wappenschmidt B, Weitzel JN, Yadav S, Yang X, Yannoukakos D, Zimbalatti D, Offit K, Thomassen M, 
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Couch FJ, Schmutzler RK, Simard J, Easton DF, Chenevix-Trench G, Antoniou AC, Consortium of Investigators of Modi-
fiers of BRCA and BRCA2 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Therapeutic targeting of mutant p53 in pediatric acute lymphoblastic leukemia. 
Haematologica 2020; 105(1): 170-181; Impact Factor=9.941; Typ=Journal Article; 
Demir S, Boldrin E, Sun Q, Hampp S, Tausch E, Eckert C, Ebinger M, Handgretinger R, Te Kronnie G, Wiesmüller L, Stil-
genbauer S, Selivanova G, Debatin KM, Meyer LH 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Early Modulation of Circulating MicroRNAs Levels in HER2-Positive Breast Cancer Patients Treated with Trastuzumab-
Based Neoadjuvant Therapy. 
Int J Mol Sci 2020; 21(4): ; Impact Factor=5.923; Typ=Journal Article;Randomized Controlled Trial; 
Di Cosimo S, Appierto V, Pizzamiglio S, Silvestri M, Baselga J, Piccart M, Huober J, Izquierdo M, de la Pena L, Hilbers 
FS, de Azambuja E, Untch M, Pusztai L, Pritchard K, Nuciforo P, Vincent-Salomon A, Symmans F, Apolone G, de Braud 
FG, Iorio MV, Verderio P, Daidone MG 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Sensitivity and specificity of loss of heterozygosity analysis for the classification of rare germline variants in BRCA1/2: 
results of the observational AGO-TR1 study (NCT02222883). 
J Med Genet 2020; (): ; Impact Factor=6.318; Typ=Journal Article; 
Hauke J, Harter P, Ernst C, Burges A, Schmidt S, Reuss A, Borde J, De Gregorio N, Dietrich D, El-Balat A, Kayali M, Ge-
vensleben H, Hilpert F, Altmüller J, Heimbach A, Meier W, Schoemig-Markiefka B, Thiele H, Kimmig R, Nürnberg P, 
Kast K, Richters L, Sehouli J, Schmutzler RK, Hahnen E 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) fehlt 

Variants of uncertain clinical significance in hereditary breast and ovarian cancer genes: best practices in functional ana-
lysis for clinical annotation. 
J Med Genet 2020; 57(8): 509-518; Impact Factor=6.318; Typ=Journal Article;Review;Research Support, Non-U.S. Gov't; 
Monteiro AN, Bouwman P, Kousholt AN, Eccles DM, Millot GA, Masson JY, Schmidt MK, Sharan SK, Scully R, Wiesmül-
ler L, Couch F, Vreeswijk MPG 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Detection of ESR1 Mutations in Single Circulating Tumor Cells on Estrogen Deprivation Therapy but Not in Primary Tu-
mors from Metastatic Luminal Breast Cancer Patients. 
J Mol Diagn 2020; 22(1): 111-121; Impact Factor=5.568; Typ=Journal Article; 
Franken A, Honisch E, Reinhardt F, Meier-Stiegen F, Yang L, Jaschinski S, Esposito I, Alberter B, Polzer B, Huebner H, 
Fasching PA, Pancholi S, Martin LA, Ruckhaeberle E, Schochter F, Tzschaschel M, Hartkopf AD, Mueller V, Niederacher 
D, Fehm T, Neubauer H 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Vpu modulates DNA repair to suppress innate sensing and hyper-integration of HIV-1. 
NAT. MICROBIOL 2020; 5(10): 1247-1261; Impact Factor=17.745; Typ=Journal Article;Research Support, Non-U.S. 
Gov't; 
Volcic M, Sparrer KMJ, Koepke L, Hotter D, Sauter D, Stürzel CM, Scherer M, Stamminger T, Hofmann TG, Arhel 
NJ, Wiesmüller L, Kirchhoff F 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Interleukin-6 trans-signaling is a candidate mechanism to drive progression of human DCCs during clinical latency. 
Nat Commun 2020; 11(1): ; Impact Factor=14.919; Typ=Journal Article;Research Support, Non-U.S. Gov't; 
Werner-Klein M, Grujovic A, Irlbeck C, Obradović M, Hoffmann M, Koerkel-Qu H, Lu X, Treitschke S, Köstler C, Botteron 
C, Weidele K, Werno C, Polzer B, Kirsch S, Gužvić M, Warfsmann J, Honarnejad K, Czyz Z, Feliciello G, Blochberger I, 
Grunewald S, Schneider E, Haunschild G, Patwary N, Guetter S, Huber S, Rack B, Harbeck N, Buchholz S, Rümmele P, 
Heine N, Rose-John S, Klein CA 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Genome-wide association study identifies 32 novel breast cancer susceptibility loci from overall and subtype-specific 
analyses. 
Nat Genet 2020; 52(6): 572-581; Impact Factor=38.33; Typ=Journal Article; 
Zhang H, Ahearn TU, Lecarpentier J, Barnes D, Beesley J, Qi G, Jiang X, O'Mara TA, Zhao N, Bolla MK, Dunning AM, 
Dennis J, Wang Q, Ful ZA, Aittomäki K, Andrulis IL, Anton-Culver H, Arndt V, Aronson KJ, Arun BK, Auer PL, Azzollini J, 
Barrowdale D, Becher H, Beckmann MW, Behrens S, Benitez J, Bermisheva M, Bialkowska K, Blanco A, Blomqvist C, 
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Bogdanova NV, Bojesen SE, Bonanni B, Bondavalli D, Borg A, Brauch H, Brenner H, Briceno I, Broeks A, Brucker SY, 
Brüning T, Burwinkel B, Buys SS, Byers H, Caldés T, Caligo MA, Calvello M, Campa D, Castelao JE, Chang-Claude J, 
Chanock SJ, Christiaens M, Christiansen H, Chung WK, Claes KBM, Clarke CL, Cornelissen S, Couch FJ, Cox A, Cross SS, 
Czene K, Daly MB, Devilee P, Diez O, Domchek SM, Dörk T, Dwek M, Eccles DM, Ekici AB, Evans DG, Fasching PA, Figu-
eroa J, Foretova L, Fostira F, Friedman E, Frost D, Gago-Dominguez M, Gapstur SM, Garber J, García-Sáenz JA, Gaudet 
MM, Gayther SA, Giles GG, Godwin AK, Goldberg MS, Goldgar DE, González-Neira A, Greene MH, Gronwald J, Guénel 
P, Häberle L, Hahnen E, Haiman CA, Hake CR, Hall P, Hamann U, Harkness EF, Heemskerk-Gerritsen BAM, Hillemanns 
P, Hogervorst FBL, Holleczek B, Hollestelle A, Hooning MJ, Hoover RN, Hopper JL, Howell A, Huebner H, Hulick PJ, Imy-
anitov EN, kConFab Investigators , ABCTB Investigators , Isaacs C, Izatt L, Jager A, Jakimovska M, Jakubowska A, James 
P, Janavicius R, Janni W, John EM, Jones ME, Jung A, Kaaks R, Kapoor PM, Karlan BY, Keeman R, Khan S, Khusnut-
dinova E, Kitahara CM, Ko YD, Konstantopoulou I, Koppert LB, Koutros S, Kristensen VN, Laenkholm AV, Lambrechts 
D, Larsson SC, Laurent-Puig P, Lazaro C, Lazarova E, Lejbkowicz F, Leslie G, Lesueur F, Lindblom A, Lissowska J, Lo 
WY, Loud JT, Lubinski J, Lukomska A, MacInnis RJ, Mannermaa A, Manoochehri M, Manoukian S, Margolin S, Martinez 
ME, Matricardi L, McGuffog L, McLean C, Mebirouk N, Meindl A, Menon U, Miller A, Mingazheva E, Montagna M, Mul-
ligan AM, Mulot C, Muranen TA, Nathanson KL, Neuhausen SL, Nevanlinna H, Neven P, Newman WG, Nielsen FC, 
Nikitina-Zake L, Nodora J, Offit K, Olah E, Olopade OI, Olsson H, Orr N, Papi L, Papp J, Park-Simon TW, Parsons MT, 
Peissel B, Peixoto A, Peshkin B, Peterlongo P, Peto J, Phillips KA, Piedmonte M, Plaseska-Karanfilska D, Prajzendanc K, 
Prentice R, Prokofyeva D, Rack B, Radice P, Ramus SJ, Rantala J, Rashid MU, Rennert G, Rennert HS, Risch HA, Romero 
A, Rookus MA, Rübner M, Rüdiger T, Saloustros E, Sampson S, Sandler DP, Sawyer EJ, Scheuner MT, Schmutzler RK, 
Schneeweiss A, Schoemaker MJ, Schöttker B, Schürmann P, Senter L, Sharma P, Sherman ME, Shu XO, Singer CF, 
Smichkoska S, Soucy P, Southey MC, Spinelli JJ, Stone J, Stoppa-Lyonnet D, EMBRACE Study , GEMO Study Collabora-
tors , Swerdlow AJ, Szabo CI, Tamimi RM, Tapper WJ, Taylor JA, Teixeira MR, Terry M, Thomassen M, Thull DL, Tisch-
kowitz M, Toland AE, Tollenaar RAEM, Tomlinson I, Torres D, Troester MA, Truong T, Tung N, Untch M, Vachon CM, 
van den Ouweland AMW, van der Kolk LE, van Veen EM, vanRensburg EJ, Vega A, Wappenschmidt B, Weinberg CR, 
Weitzel JN, Wildiers H, Winqvist R, Wolk A, Yang XR, Yannoukakos D, Zheng W, Zorn KK, Milne RL, Kraft P, Simard J, 
Pharoah PDP, Michailidou K, Antoniou AC, Schmidt MK, Chenevix-Trench G, Easton DF, Chatterjee N, García-Closas M 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Simultaneous targeting of DNA replication and homologous recombination in glioblastoma with a polyether ionophore. 
Neuro-oncol 2020; 22(2): 216-228; Impact Factor=12.3; Typ=Journal Article;Research Support, N.I.H., Extramural;Rese-
arch Support, Non-U.S. Gov't; 
Lim YC, Ensbey KS, Offenhäuser C, D'souza RCJ, Cullen JK, Stringer BW, Quek H, Bruce ZC, Kijas A, Cianfanelli V, Mah-
boubi B, Smith F, Jeffree RL, Wiesmüeller L, Wiegmans AP, Bain A, Lombard FJ, Roberts TL, Khanna KK, Lavin MF, Kim 
B, Hamerlik P, Johns TG, Coster MJ, Boyd AW, Day BW 
Medline-ID vorhanden, Web of Science-ID (ISI-LOC) vorhanden 

Multiple biochemical properties of the p53 molecule contribute to activation of polymerase iota-dependent DNA da-
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Anhang 

 

Webseiten 

Zentrum für seltene Erkrankungen | Universitätsklinikum Ulm (uniklinik-ulm.de) 

Home | Universitätsklinikum Ulm (uniklinik-ulm.de) 

ZSE-DUO – Duale Lotsenstruktur zur Abklärung unklarer Diagnosen in Zentren für Seltene Erkran-
kungen - G-BA Innovationsfonds 

se-atlas: Kartierung von Versorgungseinrichtungen und Patientenorganisationen für Menschen mit 
Seltenen Erkrankungen 

Orphanet 

NAMSE Startseite - namse.de 

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen - ACHSE e.V. (achse-online.de) 

ERN-RITA: European Reference Network for Immunodeficiency, Autoinflammatory, Autimmune 
and Paediatric Rheumatic diseases 

NetsOs - Deutsche Gesellschaft für Osteologie e.V. (dgosteo.de) 

https://ec.europa.eu/health/ern_de 

DIFUTURE | Medizininformatik-Initiative 

 

https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen.html
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