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1. Zentrum fur Seltene Erkrankungen Universitatsklinikum Ulm

Das Zentrum fir Seltene Erkrankungen (ZSE) Ulm ist eine gemeinsame Einrichtung des Universitatsklinikums
Ulm und der Medizinischen Fakultdt. Es bundelt die Expertise zahlreicher Kliniken und Institute, die in der
Diagnostik, Behandlung und Erforschung seltener Erkrankungen (SE) tatig sind. Seit seiner Grindung am 2g9.
Juni 2011 engagiert sich das ZSE Ulm gemeinsam mit den Einrichtungen und Arbeitsgruppen der Universitat,
des Klinikums und kooperierenden Krankenhdusern in der Umgebung fir die Versorgung von Patientinnen

und Patienten fir wenig erforschte und komplexe seltene Erkrankungen.

Das Zentrum Ubernimmt eine zentrale Rolle in der interdisziplindren Versorgung, der klinischen Forschung
sowie der Aus- und Weiterbildung im Bereich seltener Erkrankungen. Es stellt strukturierte Behandlungspro-
zesse sicher, beteiligt sich an Maf3nahmen der Qualitatssicherung und ist in nationale sowie internationale
Netzwerke eingebunden, um die Versorgung kontinuierlich weiterzuentwickeln. Zudem werden am Univer-
sitatsklinikum Ulm und an der Medizinischen Fakultat der Universitat Ulm nationale und internationale Pati-
entenregister gefihrt, die eine wichtige Grundlage fir Forschungsprojekte darstellen und zur Verbesserung

der Versorgung von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen beitragen.

Das Zentrum setzt wissenschaftliche Erkenntnisse aus der klinischen Forschung gezielt in der Patientenver-
sorgung ein, evaluiert gewonnene Daten kontinuierlich und fihrt diese zur Weiterentwicklung diagnostischer
und therapeutischer Maf3nahmen in die Behandlung zurick. DarUber hinaus fungiert die Einrichtung ZSE als
Ansprechpartner und Wegweiser. Es unterstitzt Betroffene wahrend ihres Krankheitsverlaufs durch eine qua-
lifizierte Beratung. Das Zentrum hat den Auftrag inne, eine qualifizierte Information und Beratung anzubie-
ten, sowie Wege zu einer raschen Diagnosestellung und Therapie zu bahnen. Die Angebote des Zentrums

stehen sowohl Kindern als auch erwachsenen Patientinnen und Patienten gleichermal3en zur Verfigung.

Das ZSE Ulm ist Mitglied des vom Landesministerium Baden-Wirttemberg geférderten Kompetenzzentrums

fur Seltene Erkrankungen. Neben Ulm gehdren auch die Standorte Freiburg, Heidelberg, TGbingen und

Mannheim diesem Netzwerk an. In diesem Gremium finden regelmaf3ig Treffen zum Austausch von Erfah-
rungen und zur fachlichen Abstimmung statt. Ferner ist das ZSE Ulm Mitglied in der deutschen Arbeitsge-
meinschaft der Zentren fir Seltene Erkrankungen (AG-ZSE). Zuséatzlich erfolgt ein Austausch mit anderen
deutschen Zentren fur seltene Erkrankungen in den regelmaf3ig stattfindenden Lotsentreffen. Hier werden
jeweils ein bis zwei ZSE vorgestellt mit Besprechung besonderer Falle zum Thema Seltene Erkrankungen. Ziel
ist es, die Interessen der nationalen Zentren fir Seltene Erkrankungen nach auf3en zu vertreten und zur Ver-

besserung der Versorgung von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen beizutragen.
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Zur Sicherstellung einer bundesweiten Sichtbarkeit ist das ZSE Ulm neben seiner eigenen Internetprdsenz

(https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen.html) in mehreren Uberregionalen Infor-

mations- und Versorgungsplattformen strukturiert vertreten. Hierzu zahlen der SE-Atlas (www.se-atlas.de),

das Zentrale Informationsportal fir Seltene Erkrankungen (www.portal-se.de), Orphanet (www.orpha.net)

sowie das Kompetenznetzwerk fir Seltene Erkrankungen (www.seltene-erkrankungen.info).

1.1 Aufbau und Organisation

Das ZSE Ulm besteht gemal3 den Vorgaben des Nationalen Aktionsbindnisses fir Menschen mit Seltenen
Erkrankungen (NAMSE) aus einem Typ-A-Zentrum sowie aus etablierten Typ-B-Zentren, die in das ZSE ein-
gebunden sind. In insgesamt neun Fachzentren bietet das ZSE Ulm eine breite multiprofessionelle Expertise

fur die Diagnostik und Behandlung spezifischer seltener Erkrankungen an.

Die Leitung des Zentrums obliegt dem Vorstand, der aus finf Mitgliedern besteht. Der Vorstand setzt sich
aus Vertreterinnen und Vertretern verschiedener Fachbereiche zusammen und gewahrleistet durch diese in-

terdisziplindre Zusammensetzung die strategische und organisatorische Leitung des Zentrums.

Der bestehende Vorstand, zusammengesetzt aus:

Prof. Dr. med. Martin Wabitsch, Vorstandsvorsitzender
Leiter der Sektion Padiatrische Endokrinologie und Diabetologie, Universitatsklinik fir Kinder- und Ju-
gendmedizin, Stellvertretender Standortdirektor Deutsches Zentrum fur Kinder- und Jugendgesundheit
(DZKJ)

Prof. Dr. med. Reiner Siebert, Stellvertretender Vorstandsvorsitzender
Direktor des Instituts fur Humangenetik

Dr. med. Marena Niewisch (ab 10/2025), Wissenschaftliche Sekretarin des ZSE
Oberarztin, Universitatsklinik fir Kinder- und Jugendmedizin

Dr. med. Susanne Miiller (bis 06/2025), Vorstandsmitglied
Oberarztin, Klinik fir Neurologie am RKU

Prof. Dr. med. David Brenner (ab 10/2025), Vorstandsmitglied
Oberarzt, Klinik fir Neurologie am RKU

Prof. Dr. med. Martin Wagner, Vorstandsmitglied
Stellvertretender Arztlicher Direktor der Klinik fiir Innere Medizin |

Kooptierte Berater*Innen des Vorstands:

Prof. Dr. med. Harald Gindel
Arztlicher Direktor der Klinik fir Psychosomatische Medizin und Psychotherapie
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Prof. Dr. med. Miriam Erlacher
Arztliche Direktorin der Klinik fur Kinder- und Jungendmedizin

Prof. Dr. med. Anna-Katharina Rohlfs
Leiterin der Sektion Phoniatrie & Padaudiologie, Klinik fir Hals-, Nasen-, Ohrenheilkunde, Leitung Pho-
niatrie & Padaudiologie

Prof. Dr. med. Dorit Fabricius, Arztliche Lotsin des ZSE Ulm
Oberarztin, Universitatsklinik fur Kinder- und Jugendmedizin

A-Zentrum und Fachzentren Typ-B-Zentren:

Das Typ-A-Zentrum fungiert als Gbergeordnetes Referenzzentrum und Ubernimmt die Koordination der ein-
gebundenen Typ-B-Zentren. Die Fachzentren bindeln spezialisierte Expertise in interdisziplinaren und mul-
tiprofessionellen Teams und sind fest in die Gesamtstruktur des ZSE integriert. Das ZSE Ulm stellt eine werk-
tagliche (Montag—Freitag) Verfigbarkeit einer arztlichen Lotsin bzw. eines arztlichen Lotsen sicher, die bzw.
der die bundesweite Steuerung der Patientinnen und Patienten zu spezialisierten Versorgungsangeboten in

der Padiatrie und Erwachsenenmedizin Ubernimmt.

Dar(Uber hinaus wird ein Koordinator vorgehalten, der die Zusammenarbeit zwischen den Fachzentren
(Typ-B-Zentren) innerhalb des Referenzzentrums sowie die Abstimmung mit externen Typ-A- und
Typ-B-Zentren und Mitgliedern der Europdischen Referenznetzwerke verantwortet. Erganzend Ubernimmt
ein arztlicher und — sofern erforderlich — ein nicht-arztlicher Lotse die patientenorientierte Steuerung inner-

halb des Zentrums und bundesweit.

Es sind neun spezialisierte Typ-B-Zentren fir Seltene Erkrankungen etabliert, die strukturell in das Zentrum
integriert sind. Diese Fachzentren gewahrleisten durch eine interdisziplindre und multiprofessionelle Zusam-
menarbeit eine umfassende Diagnostik, Therapie und Forschung im Bereich seltener Erkrankungen. Den &rzt-
lichen Ansprechpartnerinnen und Ansprechpartnern sowie den Koordinatorinnen und Koordinatoren der
Fachzentren steht hierfur jeweils ein definiertes Zeitkontingent von 20 Wochenstunden zur Verfigung; eine

Vertretungsregelung fir Abwesenheitszeiten ist implementiert.

Am Standort ist eine Klinik fir Kinder- und Jugendmedizin vorhanden, in die die padiatrischen Typ-B-Zentren
(ZSEE, ZSHI und ZSSK) integriert sind. Dariber hinaus steht werktaglich (Montag bis Freitag) humangeneti-
sche Expertise unter facharztlicher Leitung zur Verfigung. Die strukturelle Einbindung der Fachzentren (Typ-

B-Zentren) sowie die personelle Zusammensetzung des Typ-A-Zentrums sind in Abbildung 1 dargestellt.
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Abbildung 1 Organigramm ZSE Ulm
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1.2  Beteiligung an externen Netzwerken

Die Diagnostik seltener Erkrankungen erfordert in der Regel die enge Zusammenarbeit zahlreicher Expertin-
nen und Experten unterschiedlicher Fachdisziplinen. Durch eine interdisziplindre und multiprofessionelle
Bindelung von Expertise wird eine prazise Diagnosestellung und addquate Versorgung erméglicht. Vor die-
sem Hintergrund legt das ZSE Ulm einen besonderen Schwerpunkt auf den kontinuierlichen Ausbau und die
Weiterentwicklung entsprechender Strukturen sowie bestehender Kooperationen und wissenschaftlicher
Netzwerke. Im Rahmen der flachendeckenden Patientenversorgung sowie zur Férderung des wissenschaft-
lich-fachlichen Austauschs bestehen vielfaltige Kooperationen mit Zentren fir Seltene Erkrankungen. Grund-
lage dieser Kooperationen sind insbesondere der strukturierte Wissenstransfer, die Koordination wissen-

schaftlicher Netzwerke sowie die Vernetzung mit den zustandigen Europdischen Referenznetzwerken (ERN).

Nationale Vernetzung

=  Mitglied in der Arbeitsgemeinschaft Zentren fiir Seltene Erkrankungen (AG ZSE)

=  Kooperationsvertrag innerhalb des ZSE-Kompetenzzentrums Baden-Wiirttemberg

(Freiburg, Heidelberg, Mannheim, Tlbingen und Ulm)

Deutsche Referenznetzwerke (DRN), die am ZSE Ulm koordiniert werden:

=  Deutsches Referenznetzwerk RITA-NET (Rare Immunodeficiency, Autoinflammatory and Autoimmune
Diseases-Net)
»  Deutsches Referenznetzwerk fir Seltene Neurologische Erkrankungen DRN-RND

Subnetzwerk Atypische Parkinsonsyndrome
Subnetzwerk Huntington/choreatiforme Erkrankungen
Subnetzwerk FTD
*  Deutsches Referenznetzwerk Varianten der Geschlechtsentwicklung DRN-DSD

*  Deutsches Referenznetzwerk fir Lipodystrophie DRN-Lipodystrophie

* Deutsches Referenznetzwerk fir die Behandlung seltener und komplexer urorektaler und genitaler Er-
krankungen und Fehlbildungen dUROGEN

Europdische Referenznetzwerke (ERN), in denen das ZSE Ulm Mitglied ist:

*  Europdisches Referenznetzwerk fir Seltene neurologische Krankheiten ERN-RND

»  Europdisches Referenznetzwerk fir Seltene neuromuskuldre Krankheiten ERN EURO-NMD

=  Europdisches Referenznetzwerk fir Seltene endokrine Krankheiten Endo-ERN

*  Europdisches Referenznetzwerk fir Seltene immunologische, autoinflammatorische & Autoimmun-
krankheiten ERN-RITA
*  Europdisches Referenznetzwerk fir Seltene hamatologische Krankheiten ERN-EuroBloodNet

*  Europdisches Referenznetzwerk fir Seltene urogenitale Krankheiten ERN-eUROGEN
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1.3  Patientenversorgung im A-Zentrum - Organisation des Erstkontaktes

FUr Patientinnen und Patienten mit unklarer Diagnose und dem Verdacht auf eine SE besteht die Mdglichkeit,
Uber die behandelnden Arztinnen und Arzte gemeinsam am ZSE Ulm vorgestellt zu werden. Hierfir stehen
arztlich entwickelte Frage- und Anmeldebdgen zur Verfigung. Eine ausfihrliche Darstellung des Erstkontakts
—sowohl fur zuweisende Arztinnen und Arzte als auch fur Patientinnen und Patienten —ist auf der Homepage
des ZSE Ulm verfigbar. Dort finden Betroffene und Interessierte samtliche relevanten Informationen zum
Ablauf der Anmeldung, zu erforderlichen Unterlagen sowie zu den zustandigen Ansprechpersonen. Die
schriftlichen Anfragen werden durch die nichtarztliche und &rztliche Lotsenfunktion des koordinierenden
A-Zentrums entgegengenommen, strukturiert geprift und weitergeleitet. Nach Sichtung der Unterlagen
durch ein interdisziplindr besetztes &rztliches Team erhalten sowohl die zuweisende Arztin bzw. der zuwei-
sende Arzt als auch die Patientin bzw. der Patient ein schriftliches Empfehlungsschreiben. Fir Patientinnen
und Patienten mit einer bereits diagnostizierten SE bietet das ZSE Ulm in den neun Fachzentren ausgewahlte
Expertisen an Bei entsprechendem Bedarf erfolgt eine Empfehlung zur persénlichen Vorstellung in einem un-

serer Fachzentren oder in den spezialisierten Ambulanzen.

Betreuender Arzt/Patient

Empfehlungsschreiben

*  Uberweisungsschein
*  Arztliche Anfrage

= Anmeldebogen

B-Zentrum bei

Interne (V.a.) bestimmte (n) Erkrankungen

*  Fragebogen zur Krankengeschichte Verlaufsdokumentation

- A-Zentrum
*  Formular zur Familienanamnese = Beurteilung drztlicher Lotse oder

*  Relevante drztliche Vorbefunde Sichtung der
' Unterlagen

* Medikamentenplan * Falliibersicht Erstellung

* Relevante Bildgebungen = B-Zentrum Ansprechpartner Arzte

*  Ggf. aussagekriiftiges Fotomaterial *  Ggf. interdisziplindre Fallkonferenz

= Einwilligung Schweigepflichtentbindung

*  Passendes Expertise B-Zentrum

Ansprechpartner

von Fachdiziplinen

Abbildung 2: Wege zur Diagnose und Therapie bei V.a. SE, Aus Grinden der Lesbarkeit wird auf die gleichzeitige Verwendung aller
Geschlechter verzichtet. Alle Personenbezeichnungen gelten fir alle Geschlechter gleichermal3en

DarGber hinaus Gbernimmt das ZSE Ulm eine Ubergeordnete Lotsenfunktion und unterstitzt behandelnde
Arztinnen und Arzte sowie Patientinnen und Patienten bei der Identifikation geeigneter Expertinnen- und Ex-
pertenzentren. Erganzend bietet die Website des Zentrums einen strukturierten Zugang zu weiterfGhrenden
Informationsquellen, einschlief3lich Angeboten anderer Organisationen, Selbsthilfe- und Angehdrigengrup-
pen sowie Uberregionalen Versorgungsstrukturen, wie beispielsweise dem Versorgungsatlas fir Menschen

mit Seltenen Erkrankungen.

2. Leistungserbringung in der Patientenversorgung

Das Typ-A-Zentrum Ubernimmt eine zentrale koordinierende Funktion, indem es seine interdisziplindre Ex-
pertise zur Bewertung und Einordnung klinischer Informationen anderer Leistungserbringer einbringt und da-
rauf aufbauend diagnostische sowie therapeutische Empfehlungen formuliert Im Berichtsjahr 2025 wurden
insgesamt 82 Patientenanfragen zu unklaren Diagnosen im A-Zentrum bearbeitet und interdisziplinar beur-

teilt.
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https://www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/patienteninformation-mit-einer-unklaren-diagnose.html

2.1 Mindestfallzahlen c-8a§1 ) Punkt)

Die Erfassung von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen erfolgt am Universitatsklinikum
Ulm seit 2024 regelhaft auf Grundlage von Orpha-Codes. In den vorangegangenen Berichtszeitrdumen ba-
sierte die Falldokumentation auf der ICD-10-GM-Kodierung. Abweichungen gegeniber den Fallzahlen der
Vorjahre sind insbesondere darauf zurickzufihren, dass neu eingefihrte, spezifischere Orpha-Codes derzeit
noch nicht in allen Kliniken des Universitatsklinikums Ulm vollstandig in die Dokumentationsprozesse inte-
griert sind. Die ausgewiesenen Fallzahlen sind daher tendenziell als unterschatzt zu bewerten. Am ZSE Ulm
wurden im Berichtsjahr 2025 insgesamt 19.428 Behandlungsfille mit einer Seltenen Erkrankung dokumen-

tiert.

Ubersicht Fille 2025
ambulant / stationar / teilstationar

\

943

6.634

11.851

= Stationar = Ambulant Teilstationar

Abbildung 3 Auswertung Behandlungsfélle SE 2025

2.2 Zweitmeinungen im Rahmen Beratungsleistungen

Das ZSE Ulm stellt sein spezialisiertes Fachwissen den Mitgliedern seines Netzwerkes zur Verfigung und fun-
giert mit seiner besonderen diagnostischen und fachlichen Expertise als zentrale Ansprechstelle fur weitere
stationare Leistungserbringer sowie nachbehandelnde Einrichtungen. Im Rahmen angefragter Zweitmeinun-
gen durch externe Krankenhauser oder Rehabilitationskliniken prifen und bewerten die Expertinnen und Ex-
perten des ZSE Ulm die vorliegenden Patientenunterlagen anderer Leistungserbringer und sprechen fun-
dierte diagnostische und therapeutische Empfehlungen aus. Im Berichtsjahr 2025 wurden 181 Beratungsleis-
tungen fUr Patientinnen und Patienten sowie fir anfragende Arztinnen und Arzte, mit zum Teil medizinischen

Mitbeurteilungen, durch das koordinierende A-Zentrum erbracht.

2.3 Humangenetik G-8A§1 @) Punkts)

Am ZSE Ulm steht ein Team fir humangenetische Expertise unter Leitung von Prof. Dr. med. Reiner Siebert
werktdglich (Montag—Freitag) zur Verfigung. Das ZSE Ulm erbringt humangenetische Laboranalysen sowohl

fur Patientinnen und Patienten des Universitatsklinikums Ulm als auch im Rahmen externer diagnostischer
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Auftrage. Die Humangenetik umfasst ein breites diagnostisches und beratendes Spektrum zur Abklarung ge-
netisch bedingter Erkrankungen und Veranlagungen. Schwerpunkte liegen in der Diagnostik seltener und
hereditarer Erkrankungen, der Abklarung angeborener Fehlbildungen und Entwicklungsstérungen sowie der
genetischen Untersuchung neurologischer, metabolischer, kardiologischer und onkologischer Krankheitsbil-
der sowie weiterer genetisch bedingter Erkrankungen. DarUber hinaus erfolgt die genetische Beratung von
Patientinnen und Patienten sowie deren Angehdrigen bei Verdacht auf erbliche Erkrankungen, familidren Ri-
sikokonstellationen und Fragen zur Familienplanung. Erganzt wird das Leistungsspektrum durch moderne
molekulargenetische, zytogenetische und genomische Untersuchungsverfahren, die eine prazise Diagnose-
stellung und individuelle Therapieplanung unterstitzen. Die Angaben zu den humangenetisch gesicherten
Diagnosen gegenuber den bisher unklaren Diagnosen fur das Jahr 2025 sind vergleichbar mit den Angaben

aus den Vorjahren.

3. Besondere Aufgaben der integrierten Fachzentren

Gemal} den Vorgaben des G-BA-Beschlusses zu den besonderen Aufgaben von Zentren und Schwerpunkten
nach § 136¢ Absatz 5 SGB V (Zentrums-Regelungen) erfillt das ZSE Ulm besondere Aufgaben (nach G-BA §
2), die Uber die unmittelbare Patientenversorgung hinausgehen. Diese Leistungen werden im Zentrum syste-
matisch dokumentiert. Fir das Jahr 2025 ergibt sich daraus die nachfolgende Ubersicht Gber die in den inte-

grierten Fachzentren des ZSE Ulm erbrachten Leistungen.

3.1 Versorgungsleistungen (c-Ba§2Ppunkt1,3unds)

FUr stationare Patientinnen und Patienten mit komplexen Krankheitsbildern anderer Krankenhauser oder
spezialisierter Rehabilitationseinrichtungen werden regelmaf3ig interdisziplindre Fallkonferenzen durchge-
fuhrt, sofern diese zwischen den beteiligten Einrichtungen schriftlich vereinbart sind. Dariber hinaus finden
fachspezifische Kolloquien sowie interdisziplindre Fallkonferenzen mit anderen Krankenhdusern und spe-
zialisierten Rehabilitationseinrichtungen statt. Erganzend werden Beratungsleistungen fiir externe Einrich-
tungen erbracht, Patientenakten anderer Leistungserbringer gepriift und bewertet sowie zentrumsspezifi-
sche telemedizinische Leistungen angeboten. Diese MalRnahmen férdern die sektorenibergreifende Vernet-
zung und tragen wesentlich zur qualitatsgesicherten Versorgung von Patientinnen und Patienten mit Selte-

nen Erkrankungen bei.

Im Vergleich zum Jahr 2024 ist in nahezu allen Leistungsbereichen im Jahr 2025 (siehe Abb. 4) ein Anstieg zu
verzeichnen. Die zunehmende Inanspruchnahme dieser Leistungen verdeutlicht die Intensivierung der fach-
Ubergreifenden Zusammenarbeit sowie den steigenden Bedarf an externer Beratung und spezialisierter Ex-

pertise.
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Interdisziplinare Fallkonferenzen —
1684

Fachspezifische Kolloquien mit externen Leistungserbringern

Interdisziplinare Fallkonferenzen mit externen 40
Leistungserbringern B so

Beratungsleistungen fir externe Leistungserbringer =

1503
Prifung Patientenakten fir andere Leistungserbringer -
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Abbildung 4: Besondere Aufgaben § 2 Nr. 1, 3 und 5 der G-BA-Zentrumsrichtlinie Versorgungsleistungen Vergleich 2024/ 2025

3.2 Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen (c-sa§2punkt 2)

Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen fir arztliche Kolleg*innen, Medizinstudierende sowie Betroffene
und Interessierte werden im ZSE Ulm sowohl durch das Referenzzentrum (A-Zentrum), gemeinsam mit den
integrierten B-Zentren als Gemeinschaftsveranstaltungen als auch durch die jeweiligen Fachzentren organi-
siert und durchgefihrt. Die angebotenen Formate bericksichtigen multidisziplindre und multiprofessionelle
Aspekte der Diagnostik und Behandlung seltener Erkrankungen und fordern den fachibergreifenden Aus-

tausch zwischen internen und externen Versorgungsstrukturen.

Im Berichtsjahr 2025 konnte die Anzahl der in den B-Zentren durchgefihrten FortbildungsmalRnahmen er-
neut deutlich gesteigert werden. Insgesamt wurden 333 Fortbildungsveranstaltungen gegeniber dem Vorjahr
mit 219 Veranstaltungen dokumentiert. Diese positive Entwicklung unterstreicht den hohen Stellenwert kon-
tinuierlicher FortbildungsmafRnahmen innerhalb der B-Zentren. Durch regelmaf3ige fachbezogene Schulun-
gen, interdisziplinare Fortbildungen und spezialisierte Qualifizierungsangebote werden medizinische, pflege-
rische und organisatorische Standards fortlaufend weiterentwickelt und somit ein wesentlicher Beitrag zur
Sicherung und Verbesserung der Versorgungsqualitdt geleistet. Im Anhang 2 sind die durchgefihrten Veran-

staltungen nach zugehorigem B-Zentrum systematisch aufgefihrt

3.3  Register -8a§2Punkt6)

Patientenregister fir Seltene Erkrankungen stellen am ZSE Ulm eine zentrale Grundlage fir die Erforschung
seltener Erkrankungen dar. Durch die systematische Erfassung, Strukturierung und Bindelung klinischer so-
wie wissenschaftlicher Daten wird eine belastbare Datengrundlage geschaffen, die eine differenzierte Ana-
lyse innerhalb bestehender Versorgungs- und Forschungsnetzwerke ermdglicht. Die hierdurch gewonnenen

Daten bilden eine wichtige Basis fir wissenschaftliche Projekte und tragen zugleich dazu bei, diagnostische
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und therapeutische Prozesse weiterzuentwickeln. Im Berichtsjahr 2025 wurden im Ulm 15 Register gefihrt,
davon 6 nationale und g internationale Register, die zur systematischen Erfassung und wissenschaftlichen
Auswertung von Daten zu seltenen Erkrankungen beitragen. WeiterfUhrende Details sind Anlage 1 des Qua-

litatsberichts zu entnehmen.

3.4  Transitionskonzept (c-8a§2Punktg)

Der Ubergang von der padiatrischen in die erwachsenenmedizinische Versorgung stellt fir viele Patientinnen
und Patienten mit seltenen Erkrankungen weiterhin eine erhebliche Versorgungslicke dar. Aufgrund der
Komplexitat der Krankheitsbilder sowie der begrenzten Verfigbarkeit spezialisierter Versorgungsstrukturen
besteht in dieser Phase ein erhohtes Risiko fir Briche in der Versorgungskontinuitat. Fir die betroffenen Pa-
tientinnen und Patienten bedeutet die Transition nicht nur einen Wechsel der behandelnden Fachdisziplinen,
sondern auch die Ubernahme gréRerer Eigenverantwortung in der Organisation ihrer medizinischen Versor-
gung. Ohne strukturierte Ubergangsprozesse kann dies zu Verzégerungen in der Weiterbehandlung, Infor-
mationsverlusten sowie einer Beeintrachtigung der Versorgungsqualitat fihren. Am Universitatsklinikum
Ulm stehen zur strukturierten Begleitung dieses Ubergangs derzeit acht Transitionskonzepte fir Patientin-
nen und Patienten mit seltenen Erkrankungen zur Verfigung. Diese umfassen unter anderem seltene endo-
krinologische Erkrankungen, Sichelzellkrankheit, seltene neurologische Erkrankungen sowie angeborene

Herzfehler.

3.5 Informationsveranstaltungen fir Betroffene & Patientenorganisationen (c-sas:
Punkt 10)

Am Zentrum Ulm werden regelmaRig Informationsveranstaltungen fur Patientinnen und Patienten sowie fur
Patientenorganisationen angeboten. Ziel dieser Veranstaltungen ist es, Gber die diagnostischen und thera-
peutischen Moglichkeiten sowie Uber die Angebote und Aktivitaten des Zentrums zu informieren. Dariber
hinaus erhalten Betroffene fachliche Informationen zu denim ZSE betreuten Krankheitsbildern und zu beste-
henden Behandlungsoptionen. Im Jahr 2025 wurden insgesamt 37 Informationsveranstaltungen fir Be-
troffene und Patientenorganisationen durchgefihrt. Detaillierte Angaben zu den einzelnen Veranstaltungen

sind Anhang 3 zu entnehmen
4. Forschungstatigkeit
4.1 Leitlinien und Konsensuspapiere (6-8a§1 punkt 1)

Die aktive Mitarbeit an Leitlinien und Konsensuspapieren sowie die internationale Vernetzung mit anderen
Expertise- und Referenzzentren stellen einen wichtigen Bestandteil der Arbeit des ZSE Ulm dar. Neu erarbei-
tete Leitlinien und Konsensuspapiere zu Seltenen Erkrankungen verfolgen das Ziel, die Diagnostik, Behand-

lung und Versorgung von Betroffenen kontinuierlich zu verbessern und damit nachhaltig zur Steigerung ihrer
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Lebensqualitat beizutragen. Im Jahr 2025 war das ZSE Ulm an der Erarbeitung beziehungsweise Weiterent-

wicklung von insgesamt 17 Leitlinien und Konsensuspapieren beteiligt.

4.2 Klinische Studien (c-8A§1 () Punkt 2f)

Die Initiierung und DurchfGhrung von Studien sowie die Beteiligung an Forschungsprojekten sind ein wesent-
licher Bestandteil der Arbeit in den Fachzentren des ZSE UIm. Sie tragen maf3geblich dazu bei, die Versorgung
von Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen kontinuierlich weiterzuentwickeln und neue wis-
senschaftliche Erkenntnisse in die klinische Praxis zu GberfGhren. Im Jahr 2025 waren die B-Zentren des ZSE
Ulm an insgesamt 58 klinischen Studien und Forschungsprojekten beteiligt. Von diesen waren 49 als inter-
ventionelle Studien der Phasen | bis lll einzuordnen. Davon entfielen acht Studien auf Phase |, 16 Studien auf
Phase Il und 23 Studien auf Phase Ill. Zusatzlich wurden neun Beobachtungsstudien/Anwendungsbeobach-
tungen durchgefihrt. Eine Ubersicht der Studien und Forschungsprojekte, an denen die Fachzentren des ZSE

Ulm im Jahr 2025 beteiligt waren, istim Anhang 5 dargestellt.

4.3  Wissenschaftliche Publikationen (G-8a§1(2)Punkt2)

Das ZSE Ulm beteiligt sich aktiv an der Erforschung Seltener Erkrankungen sowie an der Weiterentwicklung
einheitlicher Diagnostik- und Therapiestandards. Die dabei gewonnenen wissenschaftlichen Erkenntnisse
werden durch Fachpublikationen der wissenschaftlichen Offentlichkeit zuganglich gemacht, um den Wissen-
stransfer zu fordern und den interdisziplinaren Austausch weiter zu starken. Die Ubersicht der wissenschaft-

lichen Publikationen zu seltenen Erkrankungen des Jahres 2025 ist im Anhang 6 dieses Berichts dargestellt.

5. Qualitatssicherung

Die Ziele des ZSE Ulm orientieren sich an den Gbergeordneten Vorgaben des Nationalen Aktionsbindnisses
fur Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) sowie an den Anforderungen des Gemeinsamen Bundes-
ausschusses (G-BA). Sie verfolgen das Ubergeordnete Anliegen, die Versorgung von Menschen mit Seltenen

Erkrankungen nachhaltig zu verbessern und auf einem hohen Qualitatsniveau zu sichern.

5.1 Ziele Qualitatsmanagement

Die iibergeordneten Qualitdtsziele umfassen:
1. Stetige Verbesserung der Patientenversorgung Sicherstellung einer qualitativ hochwertigen, interdis-

ziplindren und multiprofessionellen Betreuung von Patientinnen und Patienten mit Seltenen Erkrankun-
gen am Universitatsklinikum Ulm sowie in der regionalen und Uberregionalen Versorgung.

2. Beschleunigung und Prazisierung diagnostischer Prozesse Optimierung der Diagnostik insbesondere
bei unklaren oder komplexen Krankheitsbildern, um diagnostische Verzégerungen, unnétige Untersu-

chungen und belastende Krankheitsodysseen zu reduzieren.
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3. Forderung von Forschung und Innovation Starkung der klinischen Forschung, der Durchfihrung klini-
scher Studien sowie der Grundlagenforschung im Bereich Seltener Erkrankungen, um neue diagnosti-
sche und therapeutische Ansatze zu entwickeln und in die Versorgung zu integrieren.

4. Verbesserung der Aus-, Fort- und Weiterbildung Ausbau der strukturierten Qualifizierung von Arztin-
nen und Arzten sowie weiteren Berufsgruppen — beginnend im Medizinstudium — hinsichtlich moderner
diagnostischer Verfahren, Prazisionsmedizin und des Umgangs mit unklaren klinischen Situationen.

5. Starkungderinterdisziplinaren Expertise und psychosozialen Versorgung Bereitstellung einer breiten
fachlichen Expertise einschlielich spezifischer psychosozialer Unterstitzungsangebote, um eine umfas-
sende Versorgung auch bei seltenen Krankheitsbildern mit geringen Fallzahlen sicherzustellen.

6. Verbesserung der Information und Sichtbarkeit Seltener Erkrankungen Férderung der Aufklarung im
Gesundheitswesen und in der Offentlichkeit, um das Verstandnis fur SE zu starken und die Versorgungs-

strukturen nachhaltig zu verbessern.

Kontinuierliche Qualitdtsziele:

1. Sicherstellung der Erfiillung aller durch die G-BA-Richtlinien fiir ZSE festgelegten Anforderungen sowie de-
ren strukturierter Nachweis im Rahmen der Weiterentwicklung

2. Weiterentwicklung der Organisationsstrukturen des ZSE Ulm, um eine effiziente Koordinations- und Lot-
senfunktion fiir Patientinnen und Patienten mit seltenen Erkrankungen unter bestmdglichem Ressourcen-

einsatz nachhaltig sicherzustellen.

5.2  Internes Qualitatsmanagement

Das ZSE Ulm erstellt jahrlich einen Qualitatsbericht, in dem sowohl die bestehenden Qualitatsanforderungen
als auch qualitatsverbessernde MafRnahmen des Zentrums dargestellt werden. Damit erfillt das Zentrum die
gesetzliche Berichtspflicht gemaf? § 136b Abs. 1 Nr. 3 SGB V sowie der B-GA-Richtlinien. Der Qualitdtsbericht
wird auf der Website des ZSE Ulm o6ffentlich zugdnglich gemacht und gewahrleistet damit eine transparente

Darstellung der Qualitatsstandards und EntwicklungsmaflRnahmen.

Teammeetings & Vorstandssitzungen
Zur kontinuierlichen Qualitatsverbesserung finden regelmaf3ig wéchentliche Besprechungen der Mitarbeiter

des A-Zentrums statt. Im Rahmen dieser Besprechungen werden aktuelle Projekte sowie Entwicklungspoten-
ziale identifiziert (Plan) und entsprechende Aufgaben einzelnen Mitarbeitenden zugewiesen (Do). Im darauf-
folgenden Meeting wird Uber den Fortschritt der MaRnahmen sowie Gber mégliche Herausforderungen be-
richtet (Check), sodass gemeinsam im Team konstruktive Lésungen entwickelt und anschlieRend umgesetzt
werden kénnen (Act). Die Meetings finden montags im Kernteam sowie mittwochs mit allen Mitarbeitenden
des A-Zentrums statt. Dieses strukturierte Vorgehen unterstitzt die Einhaltung der Qualitatskriterien fir

Zentren fur Seltene Erkrankungen, insbesondere in den Bereichen Qualitdtssicherung und Transparenz.
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Erganzend hierzu fanden im Berichtsjahr 2025 insgesamt zehn Vorstandssitzungen statt. Diese dienten der
strategischen Steuerung und der kontinuierlichen Sicherstellung der strukturellen und organisatorischen
Qualitatsanforderungen des Zentrums. Im Rahmen der Vorstandssitzungen wurden zentrale Entwicklungen,
qualitdtsrelevante MaflRnahmen sowie Ubergeordnete organisatorische Fragestellungen beraten, um die
nachhaltige Weiterentwicklung der Versorgungsstrukturen und die Einhaltung der Qualitatsstandards sicher-

zustellen.

SOPs
Ein zentraler Bestandteil der Versorgung und Betreuung von Patientinnen und Patienten mit Verdacht auf

eine SE oder einer unklaren Diagnose ist die strukturierte Patientenlenkung. Durch die in den vergangenen
Jahren entwickelten fachibergreifenden Standard Operating Procedures (SOPs) konnten der datenschutz-
konforme Austausch von Patienteninformationen, die Abstimmung zu Therapieempfehlungen sowie weitere
relevante Kernprozesse kontinuierlich ausgebaut und weiterentwickelt werden. Gemeinsamer Kern ist die Er-
stellung und kontinuierliche Weiterentwicklung von SOPs, die fachibergreifend zuganglich sind und zeitnah

interdisziplinar im RoXtra-Portal der Universitatsklinik UIm bereitgestellt werden.

Im Berichtszeitraum 2025 wurden insgesamt 21 SOPs in den Fachzentren des ZSE Ulm Gberarbeitet oder neu
entwickelt. Im Zentrum fir Seltene Endokrinologische Erkrankungen (pddiatrisch) wurden insgesamt zehn
SOPs bearbeitet, davon finf UGberarbeitet und fUnf neu erstellt. Im Zentrum fir Seltene Endokrinologische
Erkrankungen (Erwachsene) erfolgte die Uberarbeitung von zwei SOPs. Im Zentrum fir Seltene Leber-,
Darm- und Pankreaserkrankungen wurden sechs SOPs aktualisiert, wahrend im Zentrum fur Seltene Neuro-
logische und Neuromuskuldre Erkrankungen drei SOPs Uberarbeitet wurden. Detaillierte Angaben sind in An-

hang 6 dargestellt.

Qualitdtszirkel
Zur kontinuierlichen Sicherung und Weiterentwicklung der Versorgungsqualitat finden in den Fachzentren

des ZSE Ulm regelmafRig Qualitatszirkel statt. Diese dienen dem interdisziplindren Austausch, der Reflexion
bestehender Behandlungsprozesse sowie der Identifikation von Verbesserungspotenzialen in Diagnostik,
Therapie und Patientenversorgung. Im Berichtszeitraum wurden beispielweise im Zentrum fir Seltene Endo-
krinologische Erkrankungen (padiatrisch) neun Qualitatszirkel durchgefihrt. Thematische Schwerpunkte la-
gen unter anderem auf Varianten der Geschlechtsentwicklung (DSD), der psychosozialen Versorgung bei
DSD, AGS, Hypothyreose sowie dem fachlichen Austausch im Rahmen des Treffens der siddeutschen Kin-
derendokrinologen und des ECLip Registry Members Meetings. Im Zentrum fir Seltene Neurologische und
Neuromuskuldre Erkrankungen fanden im Berichtszeitraum 52 Qualitatszirkel statt. Diese umfassten regel-

maliige Konferenzen der Hygienekommission sowie wochentlich durchgefihrte M&M-Konferenzen.
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5.3  Zertifizierung

Seit November 2021 haben NAMSE-Typ-A-Zentren fir Seltene Erkrankungen die Mdoglichkeit, an einem
strukturierten Zertifizierungsverfahren Uber ClarCert teilzunehmen. Die Anforderungen dieses Verfahrens
orientieren sich an den Kriterien des Nationalen Aktionsbindnisses fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen
(NAMSE) sowie an den Vorgaben des Gemeinsamen Bundesausschusses (G-BA). Das ZSE Ulm bereitet der-
zeit die Teilnahme an diesem Zertifizierungsverfahren vor und strebt die Zertifizierung durch ClarCertim Jahr

2026 an.

5.4 Qualitatsverbessernde MalRnahmen

Im Jahr 2026 richten sich die Qualitatsmanagementaktivitaten des ZSE Ulm — zusatzlich zu dem Ubergeord-
neten und kontinuierlichen Ziel — auf folgende Bereiche:

1. A-Zentrum-Zertifizierung und systematische Erfiillung der zugrunde liegenden Kriterien

2. Optimierung der interdisziplindaren Versorgung und der zentrumiibergreifenden Zusammenarbeit Aktu-
alisierung der bestehenden Behandlungskonzepte sowie Starkung der Kooperation zwischen den betei-
ligten Fachdisziplinen und Zentren, um die interdisziplinare Versorgung weiter zu verbessern. Dies um-
fasst insbesondere den Ausbau und die bessere Vernetzung der bestehenden Zentren Strukturen sowie
eine starkere Anbindung an die ambulante Versorgung, um eine durchgéngige, sektoreniibergreifende

Versorgungskontinuitat zu gewahrleisten.

3.  Weiterentwicklung medizinischer Register Aktive Mitwirkung am Aufbau und an der Etablierung medizi-
nischer Register zur systematischen Erfassung epidemiologischer Daten, Krankheitsverldufe und Thera-

pieergebnisse bei Seltenen Erkrankungen.

4. Systematische Einbindung von Patientenfeedback Aufbau eines strukturierten Verfahrens zur kontinu-
ierlichen Erhebung, Auswertung und Integration von Patientenerfahrungen, um die Perspektive der Be-

troffenen starker in die Qualitatsentwicklung einzubeziehen.

5. Nachhaltige Pflege und der gezielte Ausbau der Deutschen Referenznetzwerke, die eine zentrale Rolle
in der Optimierung der fachiibergreifenden Zusammenarbeit sowie der strukturierten Informationsver-
teilung einnehmen. Durch die Starkung dieser Netzwerke soll die interdisziplindre Abstimmung weiter

verbessert und der Wissenstransfer zwischen den beteiligten Zentren langfristig gesichert werden.

6. Optimierung Webauftritt um unsere Erkenntnisse und Erfahrungen einem breiteren Publikum zuganglich
zu machen

7.  Griindungsmitgliedschaft AG ZSE e.V., geplante Mitgliedschaft durch Vorstandvorsitzenden Prof. Dr.
med. M. Wabitsch
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Anlage 1 Fort -und Weiterbildungsveranstaltungen

ZSNE & ZSNME (Gesamt 104)

22.01.2025 Herr PD Dr. med. J. Conrad, Multiparametric MRl in neurodegenerative diseases

23.01.2025 Einweisung: Infusomaten und Perfusoren

30.01.2025 Patientenvorstellung in der Morgenkonferenz — was sollten wir anstreben? Prof. Landwehrmeyer

05.02.2025 Herr Prof. Dr. med. J. Weishaupt: ,M. Fabry: genetische Atiologien, klinische Prasentationen, Pathophysiolo-
gie"

06.02.2025 EEG-Curriculum, Dr. Wagner, Dr. Becker

19.02.2025 Herr Dr. med. M. Friedrich: ,From voxel connectivity to pixel dynamics: new lenses to image correlates of hu-
man perception and movement "

20.02.2025 Frau Dr. Susanne Muller: ,Zentrum fUr seltene Erkrankungen (ZSE) — Was ist das?"

27.02.2025 Rationale kardiologische Diagnostik nach Schlaganfall, K. G. Hausler

06.03.2025 EEG-Curriculum, Dr. Wagner, Dr. Becker

13.03.2025 Pharmakotherapie Notfallmedikamente praktisch: ein Beitrag zur Verbesserung der Therapiesicherheit, F.
Lauda

20.03.2025 Uberwachungsaudit ISO goo1 Neurologie 2025, Fr. Rees

27.03.2025 Herr Prof. Dr. J. Dorst: 10 Jahre Apherese-Zentrum im RKU — was haben wir gelernt?"

03.04.2025 EEG-Curriculum, Dr. Wagner, Dr. Becker

02.04.2025 Herr Dr. Christian S. Lobsiger PhD: ,,ALS/FTD-linked TBKa deficiency in microglia induces an aged-like micro-
glial signature and drives social recognition deficits in mice"

10.04.2025 Frau Felicitas Becker et al.: ,Pharmakotherapie Epilepsie & Bewegungsstérungen praktisch: ein Beitrag zur
Verbesserung der Therapiesicherheit"

17.04.2025 LJuvenile Schlaganfélle®, S. Muller

24.04.2025 Dr. Tamara Garibashvili: ,Palataler Tremor*

23.04.2025 Jin-Sung Park, MD, PhD und Ye-Ri Kim, PhD: ,Clinical Portraits of MNDs in Korea: Challenges and changing
Landscapes"

30.04.2025 Dr. Nico Sollmann: ,Advanced MRI in mild traumatic brain injury®

07.05.2025 Prof. Dr. G. Bernhard Landwehrmeyer: ,Journal Review Q1 2025 — Discoveries in the Library"

08.05.2025 Frau PD Dr. Senel: EinfGhrung in den kleinen Untersuchungskurs fir die Assistenzarzt:innen und Tutor:innen
des U-Kurses

14.05.2025 G. Bernhard Landwehrmeyer: ,Journal Review Q1 2025 — Discoveries in the Library Teil 2"

15.05.2025 Neue klinische Studie PEGASUS, C. Herrmann

20.05.2025 Herr Prof. Dr. med. Karl Georg Hausler: , Lifestyle-Modifikation und Schlaganfallrisiko®

22.05.2025 Liquordiagnostik 2025 —was gibt's Neues?, H. Tumani

04.06.2025 Herr Prof. Dr. med. Hans Christoph Diener: ,Neues bei Kopfschmerzen®

05.06.2025 EEG-Curriculum, Dr. Wagner, Dr. Becker

26.06.2025 Dr. J. Weine: ,Fehlinterpretation einer Carotisstenose"

03.07.2025 Frau Dr. Jana Kromer: ,Fallvorstellung — Polymyositis*

10.07.2025 EEG-Curriculum, Dr. Wagner, Dr. Becker

23.07.2025 Prof. Dr. Landwehrmeyer: ,Journal Club — Q2 2025"

24.07.2025 Dr. Lauda: , Transfusionsmedizin — jahrliche Unterweisung fir transfundierende Arzte"

31.07.2025 Dr. I. Vardakas: , Differentialdiagnosen der Optikusneuropathie: moderne Bildgebung mittels OCT"

31.07.- Liquordiagnostik 2025 — Kurs Ulm: Grundlagen und interaktive klinische Fallbeispiele

01.08.2025

07.08.2025 EEG-Curriculum, Dr. Wagner, Dr. Becker

14.08.2025 +Personalisierte Diagnostik und Therapie genetischer ALS - from bedside to bench and back to bedside"
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21.08.2025 Dr. Lang: ,Pharmakotherapie Schlaf praktisch: eine Handreichung fir die Verordnung von Bedarfsmedika-

tion"

28.08.2025 Dr. Polivka: ,Gedachtnissprechstunde — Update"

04.09.2025 Prof. Dr. Landwehrmeyer: Klinische und wissenschaftliche Obduktionen

11.09.2025 J. Hesebeck-Brinckmann: Forschungsprojekte und lehrreiche Fille aus der Neurogenetik-Sprechstunde

25.09.2025 N. Nguyen-Younossi: ,Ein interessanter Fall: Nur eine small fiber Neuropathie?"

02.10.2025 EEG-Curriculum, Dr. Wagner, Dr. Becker

09.10.2025 0. Vintonyak: ,GBA-Mutation — nur bei neurodegenerativer Parkinsonerkrankung?"

15.10.2025 Dr. Jan Wagner, Dr. F. Becker: 15. Ulmer Veranstaltung zum Tag der Epilepsie

22.10.2025 Prof. Dr. G. B. Landwehrmeyer: ,Journal Review Q4 2025 — Discoveries in the Library Part 4"

29-10.2025 Prof. Dr. J. Tuckermann: ,Steroids are central requlators of Immune Metabolism"

05.11.2025 Dr. L. Peters: ,Hype or Hope? Aktuelle Innovationen der Tiefen Hirnstimulation in der Parkinson-Therapie®

06.11.2025 EEG-Curriculum, Dr. Wagner, Dr. Becker

12.11.2025 PD Dr. S. Halbgebauer: ,From Biobanking to Biomarker Development"

19.11.2025 Prof. Dr. M. Denkinger: ,Geriatrie, aber richtig — warum ein Frailty Screening keinen Unterschied macht"

26.11.2025 Prof. Dr. B. Knéll: ,Mechanism of injury in the peripheral and central nervous system"

03.12.2025 Prof. Dr. M. Huber-Lang: , The immune response after traumatic brain injury (TBI) in the context of poly-
trauma®

04-12.2025 EEG-Curriculum, Dr. Wagner, Dr. Becker

10.12.2025 Prof. Dr. O. Ammerpohl: ,Long read DNA sequencing — techniques and a perspective what will be available
locally at Ulm"

17-12.2025 Prof. Dr. G. Héglinger: ,Klinische vs. biologische Definition von Parkinson-Syndromen: wohin geht die Reise?"

fortlaufend PJ-Seminare (1x wéchentlich), insgesamt 48 Veranstaltungen

08.01.2025 Lebensqualitat mit AGS & DSD in Selbst- und Fremdwahrnehmung

15.01.2025 Diazoxide Choline Extended-Release (DCCR) bei Prader-Willi Syndrom: Ergebnisse der Phase 3 Studien

22.01.2025 Genotypisierung und Phénotypisierung von Patienten mit NTRK2-Varianten: Eine deskriptive Analyse

29.01.2025 Bardet-BiedI-Syndrom: Funktion ursachlicher Gene im Fettgewebe

05.02.2025 Fortbildung seltene endokrine Erkrankungen: Behandlung der extremen Adipositas mit Liraglutid/Semaglutid

19.02.2025 Typ 2 Diabetes bei Kindern und Jugendlichen: Ulmer Versorgungskonzept

26.02.2025 Fortbildung seltene endokrine Erkrankungen: Diabetes mellitus Typ 2 im Kindes- und Jugendalter

28.02.2025 Tag der Seltenen Erkrankungen

12.03.2025 Role of SH2B adapter protein 1 on adipose tissue biology

Genomsequenzierung: Technische Spielerei oder Diagnostischer Mehrwert — Was bringt uns das Modellvorha-

19.03.2025 ben?
26.02.202 Better characterization of feeding behavior in children with obesity, especially in case of identified pathogenic
1032025 genetic variant

02.04.2025 Minipubertat - Konsequenzen und Potential fir Hormonersatztherapien

Typ-2-Diabetes bei Kindern, Jugendlichen und jungen Erwachsenen — Aktuelle Forschung und neue Erkennt-
09.04.2025 nisse
16.04.2025 Fortbildung seltene endokrine Erkrankungen: Lipodystrophie

~Leben mit Adipositas" — eine DZKJ-Informationsplattform fir junge Menschen, Eltern und Fachkréfte ent-
07.05.2025 eteht
11.06.2025 Fortbildung seltene endokrine Erkrankungen: Behandlung der extremen Adipositas mit Liraglutid/Semaglutid
18.06.2025 Adipositas und Zellturnover — Neue Erkenntnisse aus der Adipozytenforschung
25.06.2025 Fortbildung seltene endokrine Erkrankungen: Congenital Leptin Deficiency Disorder (CLDD)
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02.07.202 Von der Evidenz zur Leitlinie: Methodik und Praxis der Uberarbeitung der deutschen S3-Leitlinie Therapie und
-07-2025 Pravention der Adipositas im Kindes- und Jugendalter
09.07.2025 Beyond the Scale: Functional Gains 6 years After Bariatric Surgery in Adolescents with Severe Obesity
16.07.2025 Fortbildung seltene endokrine Erkrankungen: Bardet-Bied|-Syndrom
17.09.2025 Fortbildung Seltene endokrine Erkrankungen: Klinische Verlaufe bei Patienten mit hypothalamischer Adiposi-
7 tas
01.10.2025 Fortbildung Seltene endokrine Erkrankungen: Klinische Verlaufe von Patient:innen mit monogener Adipositas
08.10.202 Aktuelle Publikationen in der Adipositasforschung: Untersuchung des leitliniengerechten Laborscreenings auf
10.2025 Adipositas assoziierte Erkrankungen (Pierce et al., Obesity, 2025)
15.10.2025 Benchmarking Hypothyreose
22.10.2025 Klinische Verlaufe von Patient:innen mit extremer Adipositas nach metabolisch-bariatrischer Chirurgie
26.10.902 Aktuelle Publikationen in der Adipositasforschung: Effekt von ausgepragtem Gewichtsverlust auf die Biologie
9-10.2025 des Fettgewebes bei Menschen mit Adipositas und Typ-2-Diabetes (Samovski D et al., Diabetes Care, 2025)
0f.11.202 Aktuelle Publikationen in der Adipositasforschung: Semaglutide-Therapie bei hypothalamischer Adipositas
511.2025 (Gjersdal E et al., Pituitary, 2025)
15.11.209 Aktuelle Publikationen in der Adipositasforschung: Selective remodelling of the adipose niche in obesity and
11.2025 weight loss (Miranda et al., Nature, 2025)
19.11.2025 Klinische Verldufe von Patient:innen mit monogener Adipositas unter Setmelanotid Therapie
26.11.2025 Die Setpoint-Theorie — Gibt es eine (ir)reversible Festlegung des BMI?
02.12.202 Fertilitdts-Informationsbedirfnis erwachsener Kinderkrebs-Uberlebender — erste Ergebnisse der FeProCAYA-
3:12.2025 ONC Studie
10.12.202 Aktuelle Publikationen in der Adipositasforschung: Obesity due to MC4R deficiency is associated with reduced
12.2025 cholesterol, triglycerides and cardiovascular disease risk (Nat Med 2025)
1x/Monat Lipodystrophie-Stammtisch online (jeden 1. Dienstag im Monat) insgesamt 12
ZSEE Adult (gesamt 49)
1x/Woche Klinikfortbildung Innere Medizin |, insgesamt 5o Veranstaltungen
ZSTETS (Gesamt 64)
22.01.2025 Symposium Highlights ASH 2024
05.02.2025 159. Onkologisches Kolloquium | Multimodale Therapie bei Tumoren des oberen GI-Trakts
16.09.902 Gastroenterologische / Endokrinologische / Chirurgisches Kolloquium | Benigne Erkrankungen des Osophagus
9.02.2025 und des gastrodsophagealen Ubergangs
19.02.202 160. Onkologisches Kolloquium | Fokus Supportivtherapie: Komplikationen und Nebenwirkungen von Tumor-
03-2025 patientlnnen vermeiden und behandeln (inkl. Gerinnungsstérungen, vaskuldrer Komplikationen etc.)
00.04.202 161. Onkologisches Kolloquium | Paradigmenwechsel beim NSCLC — Implementierung neuer interdisziplinarer
9:04.2025 Therapieoptionen im perioperativen Therapiemanagement und in fortgeschrittenen Stadien
105202 162. Onkologisches Kolloquium | Modellvorhaben Genomsequenzierung und Molekularpathologie in verschie-
105-2025 denen Disziplinen
25.06.2025 Symposium Highlights EHA / ICML 2025
09.07.2025 Symposium Highlights Amerikanischer Krebskongress 2025
16.07.902 163. Onkologisches Kolloquium | Gynékologische Malignome — zwischen Chirurgie und Tumorbiologie: Up-
-07-2025 date aktuelle Therapiestandards 2025
24.00.202 164. Onkologisches Kolloquium | Zelluldre Therapien: aktueller Stand und Perspektiven in Himatologie und
4-09-2025 bei soliden Tumoren
165. Onkologisches Kolloquium | Priméare und sekund&dre/metastatische Tumoren des Gehirns und des Nerven-
08.10.2025 systems
08.11.2025 12. Ulmer Herbstsymposium | Senologie und Gyn-Onko Update
12.11.2025 Symposium Highlights ESMO 2025
26,11 202 166. Onkologisches Kolloquium | Nephro-Onkologie: Interdisziplinare Therapien nierenkranker Tumorpatien-
11.2025 ten und neue Behandlungsstrategien in der Uroonkologie
10.12.2025 167. Onkologisches Kolloquium | Neoadjuvante Therapie von Kopf-Hals-Tumoren
1x/Woche Klinikfortbildung Innere Medizin | (wochentlich, mittwochs) insgesamt 49 Veranstaltungen

ZSLDPE (Gesamt 50)

1x/Woche Klinikfortbildung Innere Medizin | (wdchentlich, mittwochs) insgesamt 49 Veranstaltungen
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ZSHI (Gesamt 20)

23.01.2025 Hamato-Onko-Immunologisches Lunch Meeting: K. Wustrau — Car-T-Zellen
0.01.202 Hamato-Onko-lImmunologisches Lunch Meeting: Julia Zinngrebe — Der Einfluss des Kdrpergewichts bei Diag-
30.01.2025 nose auf das ereignisfreie Uberleben bei Patient*innen mit ALL im Kindes- und Jugendalter
12.02.202 Hamato-Onko-Immunologisches Lunch Meeting: Dr. C. Reimann — DFMO als Erhaltungstherapie bei HR-Neu-
3.02.2025 roblastomen
20.02.2025 Hamato-Onko-Immunologisches Lunch Meeting: Prof. Cario — ASH Highlights |
27.02.2025 Hamato-Onko-Immunologisches Lunch Meeting: ASH Highlights II

14.-15.03.2025 7. Leipziger Hdmatologie-Symposium

Hamato-Onko-Immunologisches Lunch Meeting: Dr. A. Béhr — Onkologische Nachsorge in der Padiatrie — ein

20.03-2025 Perspektivwechsel

03.-05.04.2025  Hamatologie Heute Berlin / 11. Symposium Hamatologie Heute

27.—28.06.2025  Symposium fir padiatrische Hdmato-Onkologie

17.07.2025 Genetische Varianten in PSMBz1o0 als Ursache fir SCID und Omenn-Syndrom

24.07.2025 Leukd@mieboard: Patienten unter Therapie post-HSCT bzw. post-CARTSs

07.08.2025 Dr. M. Niewisch — Dyskeratosis congenita / Telomere Biology Disorder

18.09.2025 Européisches COST-geférdertes Hdmoglobinopathie-Netzwerk HELIOS: TCDS bei Sichelzellkrankheit
25.09.2025 Annalena Kortenbusch — Plasmapheresefreie Therapie der aTTP

24.—27.09.2025  Jahrestagung Dt. Ges. fur Kinder- und Jugendmedizin

23.—24.10.2025  Deutscher Kongress fir Laboratoriumsmedizin

24.—27.10.2025  Jahrestagung Dt. Ges. fir Himatologie und Onkologie

08.11.2025 Herbstsymposium des NIO Sachsen e.V.

Anlage 2 Register

FTLD-Konsortium Frontotemporale lobédre Degeneration International
w | MND-NET - Deutsches Netzwerk fir ALS & .
Motoneuronerkrankungen International
% Motoneuronerkrankungen
0
N
-]
v ALS Register Amyothrophe Lateralsklerose National
0
N
ALS+FTD Amyothrophe Lateralsklerose + National
Frontotemporale Demenz
Enroll-HD, NCTo1574053 Huntington-Krankheit International
Bariatrische Chirurgie Adipositas permagna National
EClip-Register, NCT03553420 Lipodystrophie International
Register fUr Adipositas-Patienten-Verlaufsdo- N .
w kumentation (APV)/ APV-Register Adipositas International
0
N | Register fir Konnatale Hypothyreose Konnatale Hypothyreose National
Reglsterfur Adrenogenitales Syndrom (AGS) / Adrenogenitales Syndrom (AGS) National
AGS Register
DPV Register Diabetes International
¥ T | OSTEOPETR Osteopetrose International
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PNH-Register, NCTo1374360 Paroxysmale nachtliche Hdmoglobinurie International

Angeborene schwere T-zellulare Immundefizi-
enz [ angeborene schweren kombinierten Im- International
mundefekte (SCID)

SCID-Register,
DRKSoo0015997

Pankreatologie, Onkologie, Gastroenterologie,
Pankreaskarzinome: familiares, seltenes, Azi-

PanCAlert nuszell-; Osophagus-, Magen-, Dinndarm-, Ko- national
lon-& Gallengangskarzinome; Pankreatitis, Cho-
langitis

ZSLDPE

Anlage 3 Informationsveranstaltungen fur Betroffene & Patientenorga-
nisationen

= - P org one D eq pp
15.01.2025
19.02.2025
19.03.2025
16.04.2025
"'E‘ i;ggzzzi Diskussionsrunde fir Angehérige von Patien- Angehdrige von Patienten mit FTD Ulmer Gruppe
b4 e ten mit FTD (jeden 3. Mittwoch im Monat)
4 20.08.2025
& | 17.09.2025
'-éJ 15.10.2025
¢ 19.11.2025
17.12.2025
20.09.2025 ALS-Familientag Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e.V.
25.10.2025 ALS - Informationstag der DGM in Ulm Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e.V.
07.01.2025
04.02.2025
04.03.2025
01.04.2025
06.05.2025
03.06.2025 Lipodystrophie-Stammtisch online Patientenvereinigung fir Menschen mit Lipodystrophie
01.07.2025 (jeden 1. Dienstag im Monat) 4NETLIP"
05.08.2025
02.09.2025
07.10.2025
04.11.2025
ol | 02.12.2025
N Starkes Ubergewicht bei Kindern & Jugendli-
30.01.2025 chen — Aktuelle Behandlungsmdglichkeiten
05.04.2025 Patientenseminar Lipodystrophie
Starkes Ubergewicht bei Kindern und Ju-
17.07.2025 gendlichen — Aktuelle Behandlungsmaglich-
keiten
Zentrum fur Seltene Erkrankungen (ZSE) Ulm, ZSE,
Humangenetik, Klinik fir Psychosomatische Medizin
28.02.2025 Tag der Seltenen Erkrankungen und Psychotherapie, Endokrinologie, Neurologie, Sto-
rungen der Himatopoese und Immundefekte, Seltene
Herzerkrankungen
= 25.01.2025 Sichelzellkrankheit
N 22.03.2025 Aplastische Andmie undjoder Paroxysmale Stiftung Lichterzellen, AA&PNH e.V
o Nachtliche Hdmoglobinurie - Patiententag ! o
bl Lifehacks 4 Cancer
B 17.02.2025 Nutzen von Bewegung und Sport — wahrend
Q und nach der Therapie
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2. Onkologische Pflegefachtagung am UKU
28.03.2025 ,,Ggmeinsam statt Einsam—Updatt.e zur pfle- KOK Vorstand
gerischen Versorgung von onkologischen
Patient*innen und Bewohner*innen"
Patientenbeirat CCCU, APU e. V., Ambulante Palliativ-
10.04.2025 .Krebserkrankung — Betroffene und Zugeho- versorgung Ulm, Psychosoziale Krebsberatungsstelle
o rige im Blick" Ulm, Selbsthilfebiro KORN, Sozialer Beratungsdienst,
Klinikseelsorge RKU, Palliativnetz Ulm, Hospiz Ulm
Lifehacks 4 Cancer
02.06.2025 Tipps und Tricks zu Hautpflege, Periicken und
Kosmetik
Comprehensive Cancer Center Ulm (CCCU), Zentrum
fUr Personalisierte Medizin Ulm (ZPMU), BRCA-Netz-
werk e. V. — Hilfe bei familidren Krebserkrankungen,
Arbeitskreis der Pankreatektomiertene. V.| AdP-
Bauchspeicheldrisenerkrankte, Deutsche ILCOe. V.,
25.09.2025 .Neue Wege gegen Krebs — prazise, partner- Gruppe Ulm, Stoma/Darmkrebs, Deutsche Leukdmie-
R schaftliche, persénliche Versorgung" /Lymphombilfe e. V., Selbsthilfegruppe Lindau - Bo-
densee, Frauenselbsthilfe Krebs e.V. Heidenheim,
Frauenselbsthilfe Krebs e.V. Ulm, Netzwerk Neuroen-
dokrine Tumoren (NeT) e. V., Selbsthilfegruppe Ma-
genkrebs Reutlingen, Selbsthilfegruppe Prostatakrebs
(PCA) Ulm und Bad Buchau
Lifehacks 4 Cancer
29.05.2025 Komplementarmedizin
in der Onkologie

Anlage 4 Klinische Studien

ZSNE/ZNME
1. GENERATION HD2
Phase: 2
EudraCT-Nummer: 2022-001991-32
Studientitel: A Study to Evaluate the Safety, Biomarkers, and Efficacy of Tominersen Compared With Placebo in
Participants With Prodromal and Early Manifest Huntington's Disease.

2. Enroll-HD

Phase: Beobachtungsstudie

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: A Prospective Registry Study in a Global Huntington's Disease Cohort.

3. HDClarity

Phase: Beobachtungsstudie

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: A Multi-site Cerebrospinal Fluid Collection Initiative to Facilitate Therapeutic Development for
Huntington's Disease.

4. FEEMSA

Phase: Beobachtungsstudie

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: Systematic evaluation of laryngopharyngeal function in patients with MSA, PD and 4-repeat tauopathies.

5. Generate-Boost

Phase: 2

EudraCT-Nummer: 2019-001423-12

Studientitel: A trial to Evaluate Efficacy and Safety of Bortezomib in Patients With Severe Autoimmune Encephalitis.

6. PTC518 Extension Study
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Phase: 2b

EudraCT-Nummer: 2023-504628-24-00

Studientitel: Double-Blind, Randomized Extension Study to Evaluate the Long-Term Safety and Efficacy of PTC518 in
Participants With Huntington's Disease.

7. Rozanolixizumab bei MOG-AD

Phase: 3

EudraCT-Nummer: 2021-000352-19

Studientitel: Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled, Multicenter, Phase 3, Pivotal Study With an Open-Label
Extension Period to Evaluate the Efficacy and Safety of Rozanolixizumab in Adult Participants With Myelin
Oligodendrocyte Glycoprotein Antibody-Associated Disease.

8. NIO752

Phase: 1

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: Randomized, Participant, Investigator and Sponsor Blinded, Placebo-Controlled Study to Evaluate the
Safety, Tolerability and Pharmacokinetics of Multiple Ascending Doses of Intrathecally Administered NIO752 in
Participants With Progressive Supranuclear Palsy.

9. Horizon

Phase: 1

EudraCT-Nummer: 2019-001105-24

Studientitel: A Phase 1 Study to Assess the Safety, Tolerability, and Pharmacokinetics of ION464 Administered
Intrathecally to Adults With Multiple System Atrophy.

10. Huntington SNP Study

Phase: 2

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: Frequency of Selected Single Nucleotide Polymorphisms in Huntington Disease Gene Expansion Carriers.

11. ARO-ATXN2

Phase: 1

EudraCT-Nummer: 2024-514763-25

Studientitel: Placebo-Controlled Dose Escalating Study to Evaluate the Safety, Tolerability, Pharmacokinetics, and
Pharmacodynamics of ARO-ATXN2 in Adult Subjects With Spinocerebellar Ataxia Type 2.

12. PTC518 Phase 2A

Phase: 2a

EudraCT-Nummer: 2021-003852-18

Studientitel: A Study to Evaluate the Safety and Efficacy of PTC518 in Participants With Huntington's Disease.

13. ALN-HTTo2

Phase: 1

EudraCT-Nummer: NCT06585449

Studientitel: Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Study to Evaluate the Safety, Tolerability,
Pharmacokinetics, and Pharmacodynamics of Intrathecally Administered Single Ascending Doses of ALN-HTTo2 in
Adult Patients With Huntington's Disease.

14. TOPAS-MSA

Phase: 2

EudraCT-Nummer: NCT06568237

Studientitel: Double-blind, Randomized, Placebo-controlled, Parallel Group Phase 2 Study of TEV-56286 for the
Treatment of Patients With Multiple System Atrophy.

15. ALKIVIA

Phase: 2/3
EudraCT-Nummer: 2024-512785-33-00
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Studientitel: A Study to Investigate the Efficacy and Safety of Efgartigimod PH20 SC in Adult Participants with Active
Idiopathic Inflammatory Myopathy.

16. PEGASUS

Phase: 3

EudraCT-Nummer: NCT06877143

Studientitel: eine multizentrische, randomisierte, kontrollierte Studie, Hypercaloric PEG Nutrition in ALS to Sustain
Energy Homeostasis

17. LIPCAL-ALS I

Phase: 3

EudraCT-Nummer: NCTo2306590

Studientitel: Ultra-high-caloric, Fatty Diet in ALS.

18. QRL-201

Phase: 1

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: Randomized, Double-Blind Placebo Controlled Multiple-Ascending Dose Study to Evaluate the Safety and
Tolerability of QRL-201 in Amyotrophic Lateral Sclerosis.

19. REACH

Phase: 3

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: Phase 3 Global, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Study of the Efficacy and Safety of
Losmapimod in Treating Patients With Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy.

20. ASCEND

Phase: 3b

EudraCT-Nummer: 2021-001294-23

Studientitel: Study to Evaluate Higher Dose Nusinersen in Patients With Spinal Muscular Atrophy Previously Treated
With Risdiplam.

21. Nipocalimab bei gMG

Phase: 3

EudraCT-Nummer: 2020-005732-29

Studientitel: Phase 3 Study to Evaluate the Efficacy, Safety, Pharmacokinetics, and Pharmacodynamics of Nipocalimab
Administered to Adults With Generalized Myasthenia Gravis.

22. IVITOC

Phase: 2

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: Immunoadsorption Versus Immunoglobulins for Treatment of Chronic Inflammatory Demyelinating
Polyneuropathy.

23. GBS Study

Phase: 4 (Beobachtungsstudie)

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: Immunoadsorption Versus Plasma Exchange for Treatment of Guillain-Barré Syndrome.

24. Namuscla Study

Phase: 4 (Beobachtungsstudie)

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: An Observational Study to Describe the Long-term Safety and Effectiveness of Namuscla in the
Symptomatic Management of Myotonia.

25. RECLAIIM
Phase: 3
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EudraCT-Nummer: 2018-003171-35
Studientitel: Study to Evaluate the Efficacy, Safety, and Pharmacokinetics of IgPro2o (Hizentra®) in Adults With
Dermatomyositis.

26. AP-101

Phase: 2a

EudraCT-Nummer: 2020-005971-11

Studientitel: Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Study to Evaluate Safety, Tolerability,
Pharmacodynamic Markers, and Pharmacokinetics of AP-101 in Patients With Familial and Sporadic ALS.

ZSEE Pddiatrie
1. EMANATE (RM-493-035)
Phase: 3
EudraCT-Nummer: 2021-002873-24
Studientitel: Setmelanotide (RM-493) Phase 3: 5 Independent Sub-studies of Setmelanotide in Patients with
POMC/PCSKz1, LEPR, SRC1, SH2B1, or PCSK1 N221D Gene Defects in the Melanocortin-4 Receptor Pathway

2. RM-493-040

Phase: 3

EudraCT-Nummer: NCTo5774756

Studientitel: A Phase 3, Double Blind, Randomized, Placebo-Controlled Trial to Evaluate the Efficacy and Safety of
Setmelanotide in Patients With Acquired Hypothalamic Obesity

3. RM-IMC-g01

Phase: Registerstudie

EudraCT-Nummer: EUPAS;8822

Studientitel: Registry of Patients with Biallelic POMC, PCSK1, LEPR Deficiency Obesity or Bardet-Biedl Syndrome
Treated with Setmelanotide

4. STEP YOUNG

Phase: 3

EudraCT-Nummer: 2022-502922-41

Studientitel: Long-term Safety and Efficacy of Semaglutide s.c. Once-weekly on Weight Management in Children and
Adolescents With Obesity or Overweight

5. STEP TEENS Maintenance

Phase: 3

EudraCT-Nummer: 2023-508055-40

Studientitel: Weight Maintenance in Adolescents With Obesity; Long-Term Treatment With Semaglutide s.c. 2.4 mg
Once-weekly

6. SURMOUNT-ADOLESCENTS

Phase: 3

EudraCT-Nummer: 2023-508055-40

Studientitel: Weight Maintenance in Adolescents With Obesity; Long-Term Treatment With Semaglutide s.c. 2.4 mg
Once-weekly

7. MEASURE Global Registry

Phase: Registerstudie

EudraCT-Nummer: NCT02325674

Studientitel: Metreleptin Effectiveness and Safety Registry

8. APL-20

Phase: 3b

EudraCT-Nummer: 2022-501781-22-00

Studientitel: Open-label Study to Evaluate Metreleptin in Children Under 6 Years of Age With Generalised
Lipodystrophy
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9. APL-22

Phase: 4 (Beobachtungsstudie)

EudraCT-Nummer: 2022-502950-14-00

Studientitel: Open-label Study to Evaluate Metreleptin in Patients with Partial Lipodystrophy

10. EMR200104_544

Phase: Anwendungsbeoachtung

EudraCT-Nummer: —

Studientitel: Non-interventional, post-marketing surveillance “Saizen®-online”

11. FABULINUS

Phase: 2b

EudraCT-Nummer: 2022-500531-36

Studientitel: Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Study Assessing Safety and Efficacy of Frexalimab in
Newly Diagnosed Type 1 Diabetes

12. BETA Preserve

Phase: 3

EudraCT-Nummer: 2024-519494-19

Studientitel: A Randomized, Double-blind, 2-arm, Phase 3 Study to Investigate Efficacy and Safety of Teplizumab
Compared With Placebo in Newly Diagnosed Stage 3 Type 1 Diabetes

13. BARICADE-PRESERVE

Phase: 3

EudraCT-Nummer: 2025-522170-36-00

Studientitel: Phase 3 Study of Baricitinib to Preserve Beta Cell Function in Participants Newly Diagnosed with Type 1
Diabetes

14. R4461-MOB-2471

Phase: 3

EudraCT-Nummer: 2024-518674-14-00

Studientitel: An Open-Label Study of Mibavademab for the Treatment of Monogenic Obesity Due to Biallelic Loss of
Function Variants of the LEP Gene

15. IIT Semaglutide

Phase: 4 (Beobachtungsstudie)

EudraCT-Nummer: U1111-1307-1203

Studientitel: Efficacy of Semaglutide s.c. once-weekly on Weight Loss and Management in Adolescents with Monogenic
Obesity in Clinical Practice

ZSLDPE/ZSTETS

1. OPTEX 2/3

Prifplancode: Po5498

Phase: 4

EudraCT: 2008-000706-36

Studientitel: Behandlungsoptimierung der chronischen Hepatitis-C-Virusinfektion bei Patienten mit Genotyp 2/3 und
langsamem Therapieansprechen: Therapieverlangerung mit PEG-Interferon alfa-2b plus Ribavirin fir 24 Wochen versus
12 Wochen Therapieverlangerung.

2. NUTRIPANC

Prifplancode: -

Phase: Anwendungsbeoachtung

EudraCT: -

Studientitel: Multizentrische offene randomisierte Studie zur Untersuchung des optimalen Zeitpunkts des
Wiederbeginns der oralen Nahrungsaufnahme bei Patienten mit akuter milder Pankreatitis.

Qualitdtsbericht ZSE Ulm 2025, Version 1.0 vom 24.07.2026 Seite 24 /37



3. TPL108392

Prifplancode: TPL108392

Phase: 3

EudraCT: 2008-000660-17

Studientitel: Unverblindete, multizentrische Anschlussstudie zur Beurteilung der Sicherheit und Wirksamkeit von
Eltrombopag bei Patienten mit Thrombozytopenie und einer Infektion mit dem Hepatitis-C-Virus (HCV).

4. ACTICCA-1

Prifplancode: CTC11600

Phase: 3

EudraCT: 2012-005078-70

Studientitel: Adjuvante Chemotherapie mit Gemcitabin und Cisplatin im Vergleich zur Standardtherapie bei Patienten
mit Gallengangs- und muskelinvasiven Gallenblasenkarzinomen nach kompletter chirurgischer Entfernung.

5. RamuNet

Prifplancode: AIO-NET-o0117/ass

Phase: 2

EudraCT: 2017-001207-68

Studientitel: Multizentrische einarmige Pilotstudie mit Ramucirumab in Kombination mit Dacarbazin bei Patienten mit
progredienten gut differenzierten metastasierten pankreatischen neuroendokrinen Tumoren.

6. IMbraveoso

Prifplancode: WO41535

Phase: 3

EudraCT: 2019-002491-14

Studientitel: Multizentrische, randomisierte, offene Phase-Ill-Studie mit Atezolizumab plus Bevacizumab im Vergleich
mit aktiver Uberwachung als adjuvante Therapie bei Patienten mit hepatozelluldrem Karzinom mit hohem Rezidivrisiko.

7. CADPTo1C12101

Prifplancode: CADPTo01C12101

Phase: 1

EudraCT: 2019-004688-27

Studientitel: Offene multizentrische Phase-lb-Plattformstudie mit Eskalation und Expansion mit ausgewdhlten
Substanzkombinationen in erwachsenen Patienten mit fortgeschrittenem oder metastasiertem BRAF V600
Kolorektalkarzinom.

8. ATOMIC

Prifplancode: AIO-KRK-0317

Phase: 3

EudraCT: 2019-003562-40

Studientitel: Randomisierte Studie zur Standard-Chemotherapie im Vergleich zur Standard-Chemotherapie kombiniert
mit Atezolizumab als adjuvante Therapie fir Patienten mit Stadium Il Kolonkarzinom.

9. BERING CRC

Prifplancode: NIS-PFO-2020-3101

Phase: 4

EudraCT: -

Studientitel: Encorafenib und Cetuximab bei Patienten mit metastasiertem, BRAF V600E-mutiertem
Kolorektalkarzinom.

10. GOBLET

Prifplancode: AIO-KRK-0320/ass

Phase: 1/2

EudraCT: 2020-003996-16

Studientitel: Phase 1/2-Studie zur Untersuchung von Biomarkern, Sicherheit und Wirksamkeit therapeutischer
Kombinationen mit Pelareorep und Atezolizumab in fortgeschrittenen gastrointestinalen Krebserkrankungen.

12. ANTONIO
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Prifplancode: AIO-KRK-0220

Phase: 2

EudraCT: 2020-002715-21

Studientitel: Perioperatives/adjuvantes Atezolizumab mit oder ohne IMM-101 bei Patienten mit MSI-hohem oder MMR-
defizientem Stadium Il Kolorektalkarzinom.

12. ABC-HCC

Prifplancode: MO42851

Phase: 3

EudraCT: 2020-004210-35

Studientitel: Randomisierte Phase-lllb-Studie zur Prifung von Atezolizumab plus Bevacizumab gegen TACE bei
Patienten mit intermedidrem hepatozellularem Karzinom.

13. IMbrave2s1

Prifplancode: MO42541

Phase: 3

EudraCT: 2020-005231-78

Studientitel: Randomisierte Phase-Ill-Studie mit Atezolizumab in Kombination mit Lenvatinib oder Sorafenib bei
hepatozellularem Karzinom.

14. SOLARIS

Prifplancode: AIO-HEP-0121/ass

Phase: 2

EudraCT: 2021-000355-40

Studientitel: Kombinierte Therapie mit Pembrolizumab und Lenvatinib bei Patienten mit fortgeschrittenem
Leberzellkrebs nach Progress unter Atezolizumab und Bevacizumab.

15. AURORA

Prifplancode: AIO-HEP-o0419/ass

Phase: 2

EudraCT: 2019-004728-39

Studientitel: Nicht randomisierte, einarmige translationale Phase-lI-Studie mit Cabozantinib bei Patienten mit
hepatozellularem Karzinom nach Versagen der Erstlinie.

16. ADJUBIL

Prifplancode: AIO-HEP-0421/ass

Phase: 2

EudraCT: 2021-002389-41

Studientitel: Phase-ll-Studie zur Immuntherapie mit Durvalumab und Tremelimumab in Kombination mit Capecitabin
nach Resektion von cholangiozellularen Karzinomen.

17. CABONEN

Prifplancode: 02679

Phase: 2

EudraCT: 2020-002541-41

Studientitel: Phase-II-Studie mit Cabozantinib bei Patienten mit fortgeschrittenem, gering proliferativem NEN G3.

18. EMERALD-3

Prifplancode: Dg1oVoooo1

Phase: 3

EudraCT: 2021-003822-54

Studientitel: Phase-IlI-Studie zu Durvalumab in Kombination mit Tremelimumab + Lenvatinib zusatzlich zu TACE.

19. BRIGHTLINE-2
Prifplancode: Bl 1403-0011
Phase: 2

EudraCT: 2022-001500-18
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Studientitel: Phase-lla/llb-Studie mit Bl 907828 zur Behandlung von Patienten mit lokal fortgeschrittenem oder
metastasiertem Adenokarzinom.

20. INTRINSIC

Prifplancode: WO 42758

Phase: 1

EudraCT: 2021-001207-33

Studientitel: Globale, multizentrische, offene Umbrella-Studie der Phase I/Ib zur Bewertung zielgerichteter Therapien
bei metastasiertem Darmkrebs.

ZSHI

1. Study of Safety & PK of Luspatercept (ACE-536) in Pediatric Participants With Beta (B)-Thalassemia
Prifplancode: ACE-536-B-THAL-004

Phase: 2a

EudraCT: 2019-000208-13

Studientitel: A phase 2A study to evaluate the safety and pharmacokinetics of Luspatercept (ACE-536) in pediatric
participants with beta-thalassemia.

2. Long-term safety and tolerability of iptacopan in patients with Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria

Sicurezza e tollerabilita a lungo termine di iptacopan in pazienti affetti da Emoglobinuria Parossistica Notturna.
Prifplancode: CLNP023C12001B

Phase: 3b

EudraCT: 2020-004385-19

Studientitel: An open-label, multicenter roll-over extension program (REP) to characterize the long-term safety and
tolerability of iptacopan (LNPo023) in patients with Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria (PNH) who have completed

PNH Phase 2 and 3 studies with iptacopan.
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2. Kulasekararaj A, Griffin M, Piatek C, Shammo J, Nishimura JI, Patriquin C, Schrezenmeier H, Barcellini W, Panse J,
Gaya A, Patel Y, Liu P, Filippov G, Sicre de Fontbrune F, Risitano A, Lee JW. Long-term efficacy and safety of
danicopan as add-on therapy to ravulizumab or eculizumab in PNH with significant EVH. Blood. 2025 Feb.
doi:10.1182/blood.2024026299.

Anlage 6 SOPs

SOP iberarbeitet SOP neu entwickelt

Schmerzkonzept (3849)

Arztbrief digital (15508)

ZSNE &
ZSNME

Arztbrief Papier (15506).

Genetische Diagnostik bei V.a. monogene Adiposits Bettenmanagement (Leptinpatienten)

Untersuchungsplan LEP/LEPR Checklist fur stationare Aufnahme (Leptinpatienten)

Diabetes Standard bei Manifestation Familidrer Hyperaldosteronismus

ZSEE Pad.

Management des Prader-Willi-Syndroms Priméarer Aldosteronismus

Management bei Noonan Syndrom Empfehlung DGPAED langwirksames GH

Nebennierenrindeninsuffizienz und Addisonkrise

ZSEE
Adult

Kochsalzbelastungstest/NaCl-Infusionstest

Autoimmunpankreatitis

Neoplastische Pankreaszyten — MCN, SCN, SPN

Rapid progressive Glomerulonephritis

Verfahrensanweisung zur Diagnostik und Therapie der Thrombo-
tischen Mikroangiopathien (TTP, HUS, aHUS)

Nebennierenrindeninsuffizienz und Addisonkrise

ZSLDPE

Kochsalzbelastungstest/NaCl-Infusionstest
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