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| UBERBLICK

Ziele
Das ZSE Ulm wurde am 19.09.2011

gegrindet und am 21.06.2012 einge-
weiht. Seither engagiert es fiir wenig
erforschte und komplexe seltene
Erkrankungen (SE). Es versteht sich als
Ansprechpartner und Wegweiser,
indem es Betroffene wahrend ihrer
Krankheit begleitet und sie bei der
Suche nach einer passenden Behand-
lung unterstitzt. Zudem hat sich das
ZSE zum Auftrag gemacht, eine quali-
fizierte Information und Beratung
anzubieten sowie eine rasche Diagno-
sestellung und Therapie einzuleiten.
Weitere Ziele des ZSE Ulm sind:

e Verbesserung der Betreuung von
Patienten mit SE am Universitatskli-
nikum, regional und tberregional

e Forderung von klinischen Studien
und Grundlagenforschung im Be-
reich der SE

e Verbesserung der Aus-, Fort- und
Weiterbildung von Studenten, Arz-
ten und Forschern zu SE.

Ferner ist das ZSE Ulm federfiihrend
fir das baden-wiirttembergische
Kompetenzzentrum zu SE: Dieses
spiegelt die Zusammenarbeit der funf
baden-wurttembergischen ZSE wieder

i.e. Freiburg, Heidelberg, Mannheim,
Tibingen und Ulm, und verfolgt fol-
gende Ziele:

e Schaffung eines Bewusstseins fir
die Bedeutung der SE

e Beschleunigung der Expertenver-
mittlung und Diagnosestellung

e Translation der Forschung in die
Therapiestrategie

e Integration des Themas der SE in
Aus- und Weiterbildung

e Verbesserung der Nachwuchssitua-
tion

e Fortwdhrende  Steigerung  von
Selbstbestimmung und Zufrieden-
heit der Patienten u.a. durch Ent-
wicklung eines computergestiitzten
Expertensuchsystems, das Patienten
eine medizinisch fundierte Aus-
kunftseinholung ermdoglicht.

Das ZSE Ulm ist Mitglied in der ,Ar-
beitsgemeinschaft der Zentren fir
Seltene  Erkrankungen“  (AG-ZSE).
Diese vertritt die Interessen der deut-
schen ZSE nach aulBen und mdchte so
zur Verbesserung der Versorgung von
Patienten mit seltenen Erkrankungen
beitragen.

Dreijahres Bericht 2012-2014
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Il Struktur

Die beiden Organe des ZSE sind der
Vorstand und die Mitgliederversamm-
lung. Ersterer leitet das Zentrum und
verfolgt dessen Ziele, wahrend die
Mitglieder Patienten betreuen, SE
erforschen und Kollegen fortbilden.

Das Zentrum wird von einem Vor-
stand geleitet, der sich aus einem
Sprecher, dessen Stellvertreter, zwei
weiteren Mitgliedern und dem wiss.
Sekretar zusammensetzt. Die ersten 4
genannten Personen werden von der
Mitgliederversammlung, die letzte
vom Sprecher und dessen Stellvertre-
ter vorgeschlagen. Die vorgeschlage-
nen Vorstandsmitglieder werden fir
eine Periode von drei Jahren von den
Vorstanden von Fakultat und Klinikum
bestellt. Der Vorstand kann weitere
Mitglieder zur Beratung heranziehen.

Die Vorstandsmitglieder sind fir die
erhaltenen Mittel berichtspflichtig.
Der Vorstand tagt mindestens zwei-
mal jahrlich. Er ist beschlussfahig,
wenn mindestens die Halfte seiner
Mitglieder anwesend ist. Die Sitzun-
gen sind nicht offentlich. Die Mitglie-
der des Vorstandes kénnen sich nicht
vertreten lassen. Der Vorstand be-
schlieBt mit einfacher Mehrheit, wo-
bei bei Stimmengleichheit der Vorsit-
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zende entscheidet. Die gefassten
Beschliisse werden schriftlich festge-
halten. In dringenden Angelegenhei-
ten entscheidet der Vorsitzende.

Mitglieder des ZSE Ulm sind alle Ein-
richtungen des Universitatsklinikums
Ulm und der Medizinischen Fakultat
sowie Einrichtungen mit deren Betei-
ligung (z.B. das Neuromuskuldre Zent-
rum inklusive dessen externen Mit-
gliedern der Neurologie des Bundes-
wehrkrankenhauses und der Neuro-
anasthesiologie des Bezirkskranken-
hauses Gilinzburg), sowie die koop-
tierte Hamatologie der Alb Fils Klinik
Goppingen. Als Anlaufstelle fiir nicht
diagnostizierte Fille und fur die Of-
fentlichkeit ist eine Kontaktstelle in
der Einrichtung des ZSE Sprechers
etabliert.

Die  Mitgliederversammlung  wird
mindestens einmal jahrlich einberu-
fen. Sie erhalt und diskutiert den
Vorstandsbericht, berat Uber Zent-
rumstatigkeit, z.B. Forschung, Versor-
gung oder Fortbildung. Fiir Anderun-
gen des Statuts und Auflésung des
Zentrums ist eine 2/3-Mehrheit der
anwesenden, mindestens jedoch von
3/5 der Mitgliederstimmen erforder-
lich.
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Personen
In der Periode 2012-2014 traf sich der

Vorstand quartalsweise und die Mit-
gliederversammlung einmal pro Jahr.

Der Vorstand bestand aus den folgen-
den Mitgliedern:

Sprecher

Prof. Dr. Dr.h.c. F. Leh-
mann-Horn

Div. of Neurophysiology

Universitat Ulm

Stellvertreter
Prof. Dr. H. Cario

Klinik far Kinder- und
Jugendmedizin
Universitatsklinikum Ulm

Wiss. Sekretar
PD Dr. K. Jurkat-Rott

Div. of Neurophysiology
Universitat Ulm

; &a _ ulm university universitat
@ uulm

Weitere Mitglieder
Prof. Dr. C. Kubisch
bis 03/2014

Institut f. Humangenetik

Universitat Ulm

Prof. Dr. G. Borck

seit 07/2014

Institut f. Humangenetik
Universitat Ulm

Dr. K. Schwarz

Institut f. Transfusions-

medizin u. Immungene-
tik (IKT), Ulm

Hinzugezogene Berater
Prof. Dr. em. H. Heimpel
bis 10/2014

Klinik f. Innere Med. Il
Universitatsklinikum Ulm
Prof. em. Dr. W. Vogel

Institut f. Humangenetik
Universitat Ulm

Dreijahres Bericht 2012-2014 [ 5




i

( SELTENE ERKRANKUNGEN

) v
UNIVERSITATSMEDIZIN ULM

Il VERSORGUNG

Anfragenmanagement
Fir Patienten, Arzte und Selbsthilfe-

gruppen mit medizinischen Fragestel-
lungen (Diagnosefindung, Update zum
Stand der Versorgung, Studieninfor-
mationen, Suche nach Experten oder
Selbsthilfegruppen) steht die zentrale
Kontaktstelle fiir Case Management
durch Expertenvermittlung zur Verfi-
gung. Ansprechpartnerin ist die Quali-
tatsbeauftragte, Frau Sonja Merlak.

, ‘ Sonja Merlak, QB

. Casemanagement durch
| Expertenvermittlung
|

. zse-info@uni-ulm.de

Flr die Bearbeitung von Anfragen sind
standardisierte Ablaufe entwickelt
worden. Zur moglichst effektiven
Bearbeitung sind eine konkrete Frage-
stellung und einige Vorabinformatio-
nen unerlasslich. Daher sind die An-
fragenden angehalten, ein Formular,
das sich auf der ZSE Homepage befin-
det, auszufiillen bzw. diese Angaben
bei telefonischer Kontaktaufnahme
mundlich zu Gbermitteln.

Mit der Eingangsbestatigung der An-
frage erhalten die Ratsuchenden eine

6 Dreijahres Bericht 2012-2014

Erklarung zur Schweigepflichtentbin-
dung. Erst nach der Einwilligung dir-
fen, gemdll Datenschutzgesetz und
ZSE SOP, die Unterlagen an die ZSE
Experten zur Beurteilung weitergelei-
tet werden. Die zugehorige Daten-
schutzinformation wird in Schriftform
den Unterschreibenden der Schwei-
gepflichtentbindung  selbstverstand-
lich ausgehandigt.

Intern werden die Anfragen durch
angehende oder ausgebildete Arzte
aufgearbeitet und die Vollstandigkeit
der Unterlagen geprift. Bei klinischen
Anfragen werden zusatzlich notwen-
dige Befunde eingeholt. In den Jahren
2012-2014 wurde diese Aufgabe von
3 engagierten Medizinstudenten erle-
digt, Frau Anna Wegscheider, Herrn
Joachim Jakob und Herrn Julian Liike.

4 ‘

A. Wegscheider J. Jakob . Liike

AnschlieBend werden durch einen
oder mehrere Experten diejenigen
Anfragen, die sich auf eine nicht sel-
tene Diagnose beziehen und fir die es
daher bereits wohnortnahe Versor-
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gungseinrichtungen gibt, an diese
weitervermittelt. Hierbei werden in
der Regel zusatzliche Krankheitsin-
formationen beigelegt, die dem An-
fragenden helfen sollen, mit seiner
Erkrankungen umzugehen. Bei Anfra-
gen zu seltenen Erkrankungen, fir die
es in Ulm keine Expertise gibt, werden
Experten mittels Internetrecherche
und Datenbankkonsultationen ermit-
telt (siehe hierzu auch lbernachsten
Abschnitt zur Online Expertensuche)
und den Anfragenden als mogliche
Ansprechpartner genannt sowie Zu-
satzinformationen zur Therapie und
Prognose Ubermittelt. Etwa 50% der
Anfragen werden aus diesen den
Grinden der Krankheitshaufigkeit
oder der fehlenden Ulmer Expertise
extern weitervermittelt.

Fir die verbliebenen 50% der Anfra-
gen werden Epikrisen durch angehen-
de oder ausgebildete Arzte erstellt.
Hierzu wird ein standardisierter Bear-
beitungsbogen, der eine schnelle
Orientierung ermoglicht, verwendet.
In den Jahren 2012-2014 wurde diese
Aufgabe ebenfalls von den drei Medi-
zinstudenten erfullt.

Die Epikrise ist Grundlage zur Bespre-
chung der weiterhin unklaren Falle in
kleinen interdisziplindaren Fallbespre-
chungen (2 Fachrichtungen) oder im
vollen Board (alle Fachrichtungen) in
denen das weitere Vorgehen be-
schlossen wird. Auf alle Anfragen wird
ein Antwortschreiben mit Darstellung
des ermittelten Experten und geeig-
neter Information zum Krankheitsbild

erstellt.
Jahr 2012 2013 2014

Gesamtzahl der Anfragen 110 115 180
Herausgefllter.t, da. keine SE oder 60 59 108
SE Expertise nicht in Ulm vertreten
Verbliebene Anfragen, die den ZSE Ex-

. 50 56 72
perten zur Beurteilung vorgelegt wurden
Von den bfeurte'llten Féllen, zu Vorstel- 20 35 48
lungsterminen im ZSE Ulm geladenen

Dreijahres Bericht 2012-2014
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Spezialversorgung
Patienten wenden sich Uberwiegend

direkt an die Uber 44 Spezialambulan-
zen und die 27 universitaren und
kooptierten Kliniken des ZSE zur am-
bulanten und stationdren Versorgung.
Die an dieser Versorgung beteiligten
Einrichtungen, die sich lber die ganze
Stadt verteilen, sind in der ZSE Wabe
dargestellt.

ST HN mEE NN MEERAmAN
F  HNINRNANRARE 0 W
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Patientenzahlen kdnnen mithilfe des
SAP-Systems der
analysiert werden. Eine Auswertung
von stringent gefilterten ICD-10
Codes, die ausschlieBlich bei SE Ver-
wendung finden, ergab, dass durch-
schnittlich 5,7% aller Patienten des
Universitatsklinikums aufgrund (ber

Universitatsklinik
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500 seltener Hauptdiagnosen im Be-
richtszeitraum 2012-2014 in Behand-
lung waren. Dabei betrug der Anteil
an SE Patienten stationar 4,5%, teil-
stationar 6,1% und ambulant 6%.
Absolut stieg die Zahl der SE Patien-
ten kontinuierlich von 9.295 in 2012
auf 10.194 in 2014 an (die Zahl von
2014 ist aus Jan. bis Sept. hochge-
rechnet).

10000 L A >
5000 - Absollftzahl
SE Patienten p.a.
0 1 1
2012 2013 2014

Insbesondere wird dabei die Psycho-
somatische Ambulanz fir Seltene
Erkrankungen, die im Berichtszeit-
raum extra neu eingerichtet wurde,

zunehmend frequentiert.

SchwerpunktmaRig lassen sich die ca.
10.000 Patienten der Neurologie (zu
20%), der Padiatrie (zu 20%), der
Hamatologie (zu 12%), der Endokrino-
logie und des Stoffwechsels (zusam-
men zu 8%), der Dermatologie (zu 7%)
und der Orthopadie (6%) zuordnen (s.
Kuchendiagramm auf Folgeseite).
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Orthopédie
6%

Derma.
7%

Endokrin.

/Stoffw.
8%

Nicht darin erfasst sind Email- oder
Telefonkonsultationen wie beispiels-
weise von der Hotline zur malignen
Hyperthermie, die jahrlich etwa 150
Falle bearbeitet, oder der Transfusi-
onsmedizin, die Uber 300 Patienten
jahrlich per Email diagnostiziert oder
berat.

In den Ambulanzen besuchten SE
Patienten die ZSE Einrichtungen
durchschnittlich 1,5 Mal pro Jahr.
Darunter waren viele in regelmaRiger
Behandlung. Im Jahr 2014 stellten sich
beispielsweise 248 Patienten flinf bis
zehn Mal und 15 Patienten mehr als
zehn Mal vor.

ulm university universitat |

uulm

Padiatrie
20%

Hamatologie
12%

Stationar hielten sich SE Patienten im
Schnitt elf Tage auf. Im Jahr 2014
betrug die Verweildauer von 22% der
SE Patienten sogar mehr als zwei
Wochen und bei knapp 1% langer als
einen Monat; die langste Verweildau-
er eines SE Patienten entsprach genau
308 Tagen.

Dreijahres Bericht 2012-2014 | g
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Online Expertensuche
Wir entwickeln ein Expertensuchsys-

tem, mit dem jeder Anfragende online
direkt einen Experten bzw. Ansprech-

partner ermitteln

relevante Metadaten jeder Publikati-
on extrahiert und einer Disambiguie-
rung unterzogen, um beispielsweise
mehrere Autoren gleichen Namens zu

unterscheiden. Die Daten

kann. Dieses Tool soll \. % %ﬁ‘g\% % jedes Autors dienen dazu,
die typische Arzt- &8 g@ ) E} 8 ein  Expertenprofil zu
Odyssee der SE Pati- ’% *f} ,Qﬁé’% f} ﬁgf” erstellen bzw. zu erwei-
enten drastisch ver- ‘“f; % ML“; 14 eg ,ﬁ-ﬁ% tern. Anhand von Schlag-
kiirzen. ﬁ e%%@ﬁ* ﬁc iy worten auf der Grundlage

E’c@ﬁd %%‘% i) der Medical Subject Hea-
Zugrundeliegend st i, o 2 dings sowie definierbarer

eine Expertenprofil-
datenbank, die durch
automatisierte Literaturanalysen (z.B.
PubMed, der Datenbank medizini-
scher Fachliteratur der USA) und Me-
tainformationen (z.B: Kontaktdaten
aus Klinikwebseiten) gespeist wird.
Auf diese Weise entsteht eine Art
Who’s Who in Rare Diseases mit der
Nutzer anhand von Sortier- und Filter-
funktionen einen pas-

. 1. Extrakti
senden Experten fin- ik

von Literatur-

2. Berechnung
von Indikatoren

Kenngrofien werden

Rickschlisse auf das
Tatigkeitsfeld und die Expertise eines
Autors gebildet. Die Profile werden in
einer Datenbank hinterlegt und kon-
nen Nutzern Uber eine Suchmaske zur
Verfigung gestellt werden. Sortier-
und Filterfunktionen ermdglichen
Nutzern, die fir sie passenden Exper-

ten zu finden.

3. Verknipfung
von Profilen mit

. Metadaten und Generierun Seltenen "i'
den kénnen g .
. l\ron Profilen Erkrankungen _/' : \I:;:
SNV g y . "_r‘ﬂ'_} IE;. / ‘
Im  Prinzip werden &7 Pg = - =1
I » - -
anhand eines Thesau- o~ A t cimper "
. {Beispiel) i Metadaten
rus Informationen zu rosns
SE aus Literatur- und
Forschungsdatenban- Publikationsart A —
ken abgerufen. Aus Journal Profile mit Daten
Autorpositionen aus dem Web
diesen werden die Institutionen

Autoren sowie weitere

10 Dreijahres Bericht 2012-2014
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Inzwischen sind mehr als 4,6 Mio.
Artikel zu 4.264  Erkrankungen
(>16.000 Suchbegriffe) erfasst. Die
Disambiguierung der mehr als 21
Millionen einzelnen Autoreneintrage
ist der Fokus der aktuellen Arbeiten.
An einem Experten aus dem Ulmer
ZSE, Prof. H. Heimpel, lasst sich eine
Typisierung bereits mittels Publikati-
onsanzahl,  Autorenposition  und
MESH-Begriffen die Expertise im Be-

reich der Andmien vornehmen.

Author Profile - Hermann Heimpel

Top 3 Disease Entities by Publication Count |First/ Middle/Last Author (Total)

Chronic myeloid leukemia 1 27 16 (44)
Congenital dyserythropoietic anemia 12 9 8 (29)
Acute myeloid leukemia 2 5 6 (13)

Top 3 MeSH-Descriptors

Leukemia, Myelogenous, Chronic, BCR-ABL Positive 90
Anemia, Dyserythropoietic, Congenital 51
Bone Marrow Transplantation 37

Top 3 MeSH-Qualifiers Top 3 Journals

therapeuticuse 115 Ann. Hematol. 14
pathology 95 Blood 14
genetics 75 Blut 12

Auch im SE-Profil zu kongenitalen
dyserythropoetischen Andamien st
Prof. Heimpel in den Top drei, was ihn
als Experten bestatigt.

Disease Profile - Congenital Dyserythropoietic Anaemia

Overall Article Count: 688

Top 3 Authors by Publication Count Top 3 Journals

A. lolascon 36 Br. J. Haematol. 295
SN. Wickramasinghe 33 Blood 218
H. Heimpel 29 Eur. J. Haematol. 150

Top 3 MeSH-Descriptors Top 3 MeSH-Qualifiers

Cladribine 727 genetics 3732
Erythroblasts 559 pathology 2528
Bone Marrow 527 blood 2043

Um mogliche Auseinandersetzungen
beziiglich der verwendeten Kennzahl-
und Typisierungsmethoden vorzubeu-
gen, werden die verwendeten Me-
thoden und Datenquellen vollstandig
offengelegt. Zusatzlich sind, auf Emp-
fehlung der Rechtsabteilung der Uni-
klinik Ulm, die Experten des ZSE Ulm
und des baden-wirttembergischen
Kompetenzzentrums in die Entwick-
lung eng eingebunden und Uberpri-
fen den Projektverlauf seit Anfang
2014 quartalsweise.

Herr A. Pflugrad, M.Sc., entwickelt das
Expertensuchsystem unter Anleitung
von Prof. J. Bernauer der Hochschule
Ulm und mit Beratung durch PD K.
Jurkat-Rott der Universitat Ulm. Ihm
wurde fir dieses Projekt der Preis der
Friedrich-Wingert-Stiftung verliehen.
Das Projekt wurde auf 4 Fachtagun-
gen vorgestellt und auch publiziert:

Pflugrad, A., Jurkat-Rott, K., Lehmann-Horn, F,,
& Bernauer, J. (2014). Towards the Automated
Generation of Expert Profiles for Rare Diseases
through Bibliometric Analysis. Studies in health
technology and informatics, 198, 47.

A. Pflugrad J. Bernauer.K. Jurkat-Rott

Dreijahres Bericht 2012-2014 11
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Il FORSCHUNG

Publikationen
Mithilfe der Expertenprofildatenbank

der Online Expertensuche kann die
Publikationsleistung der Ulmer For-
scher auf dem Gebiet der SE analy-
siert werden. Da der Crawler-
Durchlauf fur vergangenes Jahr nicht
ganz abgeschlossen ist, sind die Daten
fur 2014 unvollstandig. Daher kann
nicht auf Trends, sondern nur auf
Mittelwerte des Berichtzeitraums
geschlossen werden.

Im Schnitt werden von den Experten
des ZSE Ulm 228 wissenschaftliche
Arbeiten zu SE mit einer Impaktfak-
torsumme von 1.336 jahrlich verof-
fentlicht. Der durchschnittliche Im-
paktfaktor pro Publikation (Imp/Publ.)
auf dem Gebiet der SE betragt 5,9.

Anzahl | Impaktf. | Imp/Publ.
2012 242 1378 5,7
2013 233 1299 5,6
2014 208 1333 6,4

Fir die Jahre 2012 und 2013 entspre-
chen die Impaktfaktorsummen jeweils
23% der Gesamtleistung der Fakultat.
Damit ist die Forschung auf dem Ge-
biet des SE ein wesentlicher Ulmer
Schwerpunkt.

12 Dreijahres Bericht 2012-2014

Drittmittel
Drittmittel werden durch die ZSE

Einrichtungen dezentral eingeworben.
Eine Auswertung von 30 gemeldeten
Drittmittelprojekten von Einrichtun-
gen des ZSE im Berichtszeitraum
ergab, dass gut die Halfte der Gelder
aus der offentlichen Hand inklusive
EU/USA stammen, ein knappes Drittel
von privaten Stiftungen oder Vereinen
kommt und der Rest aus zweckge-
bundenen Industriemitteln herrihrt.
Angaben zu Férdersummen liegen zur
Analyse nicht vor.

Offentl.

Hand

Industrie 53%
17%

Bei denjenigen Projekten, die aus
Mitteln der offentlichen Hand finan-
ziert werden, befinden sich zehn in
Netzwerkverblinden zu SE, davon
sieben des BMBF (CURE-Net, MD-Net,
MND-Net zwei im lonNeurONet, zwei
im PID-Net,), zwei der EU (ATOPICA
und EHDN) und eines der USA (CHDI).

Zentral sind bisher die vier kooperati-
ven Forschungsprojekte der fliinf ba-
den-wirttembergischen  ZSE  des
Kompetenzzentrums aus Landesmit-
teln akquiriert worden.
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Preise

Eine Ubersicht der Preise, die beson-
ders aktive Mitglieder des ZSE gemel-
det haben, folgt. Es gibt kaum Anga-
ben zu 2014. Im Jahr 2012 erhielten

zusatzliche sieben Auszeichnungen,

ZSE Ulm.

ZSE Experten drei und im Jahr 2013

um ihre Forschung zu SE zu wiirdigen.
Das sind durchschnittlich finf Preise
jahrlich fur Mitgliedsinstitutionen des

Datum Preisverleiher ZSE Experte ZSE Einrichtung
Europ. Soc. for paediat- | Ebert AK, Kertai M, Hirschfe- Klinik fur Urologie /
05/2012 ) i . ;
ric. Urology (ESPU) der H, Brandl R, Rdsch WH. Kinderurologie
12.05.2012 Europ. Méllgne Hyper- Dr. S. Heiderich Neuroar?‘asthe5|e, BKH
thermie Gruppe Gulnzburg
Europ. Society for Im- Institut fur Transfusi-
06.10.2012 P y PD Dr. U. Pannicke onsmedizin und Im-
munodef. (ESID) .
mungenetik
Periodic Paralysis . .
15.03.2013 Association (PPA) PD Dr. K. Jurkat-Rott Div. of Neurophysiology
German Society for Institut far Transfusi-
14.09.2013 y PD Dr. U. Pannicke onsmedizin und Im-
Immunology (DGfl) .
mungenetik
Dr. J. v. Schnurbein, A. Moss, : P
Europ. Society f. Paedi- S A Nagel H. Mihleder. K.M dD'V' Petl:hatrlc .
. . -A. Nagel, H. IViuhleder, K.IVl. Endocrinology an
.09. atric Endocrinolo
20.09.2013 ESPE). K b .gy Debatin, I.S. Farooq;i, IS., M. Diabetes
( ), Karger Prize Wabitsch. Dep. of Pediatrics
Dt. Ges. f. Transfusions- Institut fUr Transfusi-
27.09.2013 | med. u. Immunhamat. Dr. M. Anliker onsmedizin und Im-
(DGTI) mungenetik
27.09.2013 Dt. Ges. fur Prof. Dr. G. Borck Inst. fir Humangenetik
e Humangenetik (GfH) B ' g
Dt. Ges. f. Transfusions- Institut far Transfusi-
27.09.2013 | med. u. Immunhamat. PD Dr. U. Pannicke onsmedizin und Im-
(DGTI) mungenetik
Mediter. Soc. of Myolo- . .
01.11.2013 gy, Gaetano Conte Preis PD Dr. K. Jurkat-Rott Div. of Neurophysiology
04.09.2014 Frledrlcfh-Wlngert A. Pflugrad, MSc Div. of Neurophysiology
Stiftung
Int. Graduate School of . . .
09.10.2014 Mol. Medicine Ulm Dr. Chunxiang Fan Div. of Neurophysiology

Dreijahres Bericht 2012-2014
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IV LEHRE Studenten. Mindestens ein Patient ist

persdnlich anwesend und berichtet

Studentenausbildung Uber eigene Erfahrungen mit Diagno-

GemaR Gegenstandskatalog werden seweg und den eingeschrankten the-

an den Einrichtungen des ZSE routi- rapeutischen Maoglichkeiten. Zudem

nema&g 353 seltene Erkrankungen werden kunftlge Arzte Uber die Exis-
2.T. mehrfach (insgesamt 1.054 Mal)

in folgenden Fachern angesprochen:

tenz des ZSE Ulm informiert, damit sie

nach ihrer Ausbildung Patienten

Uberweisen konnen. In 2013 und 2014

Innere wurden je eine Vorlesung angeboten:

Vorklinik
Chirurgie
Padiatrie .
. Die erste VorIesung am
Neurologie
Psychiatrie 03.12.2014 hatte zum

Orthopadie
Anisthesie
Frauenheilkunde
Augenheilkunde
Dermatologie
Urologie
Psychosomatik
HNO
Tropenmedizin
Zahnmedizin

Thema ,Das Seltene in
die Mitte
nebenstehendem Logo.

SE Themen

. w .
im Medizinstudium ricken mit

Am 11.11.2014 war das
Motto ,,Ein Licht auf das
Seltene

T T T

werfen”  mi
0 100 200 erre t

passendem Logo.
Aufgrund des standig wachsenden

humanmedizinischen Ausbildungscur- Beide Veranstaltungen verzeichneten

riculums werden zusatzliche Veran- knapp 200 Teilnehmer allein in Ulm.

staltungen, die nur SE abhandeln und
nicht prufungsrelevant sind, von den
Studenten ungern angenommen. Um
das Thema SE interessant zu machen,
haben wir im Kompetenzzentrum ein
passendes Vorlesungskonzept entwi-
ckelt. Dies beinhaltet die Abhandlung
politischer, praktischer und zwi-
schenmenschlicher Aspekte bei den
Patienten mit SE sowie die Losung von
Interaktion mit den

zwei Fallen in

14 Dreijahres Bericht 2012-2014
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Das Unterrichtsmaterial wurde den
Ubrigen ZSE in Baden-Wirttemberg
fir die Lehre zur Verfligung gestellt.

Referenten: 2013: v.l.n.r. Prof. Dr. Seufferlein,
Prof. Dr. Lehmann-Horn, A. Zygalsen-Erler, Prof.
Dr. Schulz; 2014: S.K. Dold und Prof. H. Cario
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Arztefortbildung
Assistenz- und Facharzte des Universi-

tatsklinikums werden intern direkt in
den ZSE Einrichtungen in Uber 18
Fortbildungsreihen regelmallig ge-
schult. Dabei behandeln 10-20% der
Termine SE-bezogene Themen. Bei-
spielhaft seien die Montagsfortbil-
dungen in der Neurologie oder Anas-
thesiologie, die Dienstagsfortbildung
in der Psychiatrie und die Mittwochs-

fortbildungen in der Padiatrie oder
der Inneren Medizin genannt.

Daneben wurden 2012 bis 2014 jahr-
lich ~30 Einzelveranstaltungen (Fort-
bildungstage, Workshops, Symposien
und Kongresse), die sich speziell an
externe Forscher und Facharzte rich-
teten, angeboten. Darunter sind fol-
gende regelmalig stattfindende Ver-
anstaltungen:

Turnus |Arztefortbildung Ausrichtende Klinik

Jahrlich Ulmer Dermatologen Abend Klinik f. Dermatologie u. Allergologie
Jahrlich Ulmer Kurswochen Zentrum fir Chirurgie

Jahrlich Fascia Research Summer School Division of Neurophysiology

Jahrlich WAKNA Herbsttreffen Neuroanasthesie, BKH Glinzburg
Jahrlich Kollaborationstreffen zu erbl. Zahnerkr. | Kieferorthopadie und Orthodontie
Jahrlich Das infektanfallige Kind Fallprasentation | Klinik fur Kinder u. Jugendmedizin
Jahrlich Ulmer Abend fiir Kinderchirurgie Klinik f. Allgemein- u. Viszeralchirurgie
Halbjahrl. | Treffen des ALS Registers Schwaben Neurologie im RKU

Halbjahrl. | Muskelkolloquium Fallvorstellung NCU, Neurologie im RKU, NMZU
Halbjahrl. | VEMSE CF Workshop Klinik fur Kinder u. Jugendmedizin
Halbjahrl. | Symposium Nicht-maligne Hamatologie | Institut fiir Transfusionsmedizin
Halbjahrl. | Endokrinologische Erkrankungen Klinik far Kinder u. Jugendmedizin
Patientenschulung Auch darunter gibt es drei Veranstal-

In den Jahren 2012 bis 2014 wurden
durchschnittlich sechs Patientenschu-

lungen speziell

zu SE abgehalten.

tungen, die aufgrund des regen Inte-
resses inzwischen regelmaflig einmal
im Jahr stattfinden. Diese sind:

Turnus |Patientenschulung Ausrichtende Klinik

Jahrlich Patiententag aplastische Andmie / PNH | Institut fUr Transfusionsmedizin
Jahrlich Patientenschulung Sklerodermie Klinik f. Dermatologie u. Allergologie
Jahrlich ALS Patiententag Neurologie im RKU
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V OFFENTLICHKEITSARBEIT

Presse
Durch Prasenz in der Offentlichkeit

tragt das ZSE Ulm zu einer Erhéhung
des Bewusstseins fiir SE bei Arzten
und der Allgemeinheit bei. Dies wird
vor allem durch Beitrdge in regionalen
und Uberregionalen Tages-, Fachpres-
se und Onlinemedien erreicht. U. a.
sind Beitrage in Sidwest Presse, Han-
delsblatt und Deutschem Arzteblatt
erschienen. Beispiele von 2014 sind:

Stern: Die Heilung der Gelahmten,

Ausgabe 29 vom, 10.07.2014.

Die Hgilimg der
Gelihmten

Die Welt: Medizinische Experten-
suche aus Online-Literaturdaten-
banken, 02/2014.

Medizinische Expertensuche aus
Online-Literaturdatenbanken

SELTENE ERRRANKUNGER

T RN
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In den Jahren 2012 bis 2014 wurden
insgesamt 44 Zeitungsartikel verof-
fentlicht.

20 -~

15 A

10 Zeitungsartikel pro Jahr

O I 1
2012 2013 2014

Ansprechpartnerin  fir  Offentlich-
keitsarbeit, aber auch fir interne
Koordination und Corporate ldentity
ist die Gesundheitsmanagerin, Frau
Kristina Klein.

Kristina Klein, MA

Corporate Identity und
Offentlichkeitsarbeit

zse-info@uni-ulm.de

Zu ihren Hauptaufgaben gehoren
neben Pressearbeit auch die Informa-
tion und Motivation der Experten, die
Koordination von Fortbildungen, das
Finanzcontrolling, die Zusammenstel-
lung von Jahresberichten, sowie die
Gestaltung von Druckerzeugnissen
(Flyer, Poster, Einladungen, Hand-
outs).
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Homepage

Im Marz 2012 wurde die Webseite
des ZSE Ulm  http://www.uni-
ulm.de/med/medzeseer.html online

geschaltet. Die Startseite der Home-
page enthalt neben der Aufgabenbe-
schreibung, Informationen Uber Ver-
sorgungsstruktur und Kontaktdaten.

Mit der linken Navigationsleiste kon-
nen die Bereiche Veranstaltungen,
betreute Erkrankungen und Interna
eingesehen werden. Besucher erhal-
ten hier Informationen uber die klini-
schen und diagnostischen Bereiche,
die Experten des ZSE Ulm, allgemein
zugangliche Veranstaltungen und
Presseauftritte. Mitglieder des ZSE
kéonnen Vorlagen fur Briefe, Poster
und Powerpoint-Prasentationen her-
unterladen sowie Sitzungstermine
und -protokolle abrufen.

Zuletzt, in 2014, hat sich die Zahl der
Seitennutzer um 50% gegeniber dem
Vorjahr von rund 14.500 auf 22.000

erhoht. Diese Nutzer griffen insge-
samt 38.000 Mal auf die Seiten zu.
Besonders gefragt waren die Bereiche
der neurologischen Erkrankungen und
angeborenen Immundefekte.

Geschlechtsstérungen
Anfrageformular Seitenaufrufe 2014
Aktuelles (Gesamt 38.000)

Muskelerkr.
Hamatopoiese
Betreute Krankheiten
Immundefekte
Neurologie

Startseite

Ubrige

T T 1

0 5000 10000

Bei Google erreicht die Seite Platz
zwei fur den Suchbegriff ,ZSE“ und
Platz drei fir ,Zentrum fir Seltene
Erkrankungen”. Das gute Ranking
kommt durch die aktuellen Informati-
onen zu Veranstaltungen und die
fortwahrenden Updates, i.e. Hinzufi-
gen der Bereiche Diagnosewege,
Psychosomatik und der Zahn-, Mund-
und Kieferkrankheiten, zustande.

Die Entwicklung der Internetprasenz
und deren Administration 2012-2014
erfolgte durch Simon Breitenbach,
MSc, der Division of Neurophysiology.

Simon Breitenbach, MSc

= o
) "? Homepageadministration

i
_.‘__.‘ simon.breitenbach@uni-ulm.de
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VI FINANZIERUNG

Bisherige Mittelverwendung
Im Jahr 2012 verfiigte das ZSE Ulm nicht tber eigene Mittel. In 2013 und 2014 hat

das Landesministerium im Rahmen des baden-wirttembergischen Kompetenzzent-
rums ans ZSE Ulm je 175.000 Euro, die wie folgt verwendet wurden, ausgeschiittet:

Ausgaben im Jahr 2013

Kooperative Forschungsprojekte 1-4 40.000,00 Euro
Zentralprojekt : i.e. zentrale ZSE Aufgaben
Personal
Case Management und Shared Care (S. Merlak, QB) 55.290,62 Euro
Epikrisen und Korrespondenz (Dr. med. B. Grasmann) 24.879,62 Euro
Erweiterte Expertensuche (A. Pflugrad, MSc) 21.660,78 Euro
Epidemiologie und Soziales (C. Fan, Arztin) 5.124,75 Euro
Offentlichkeitsarbeit (Kristina Klein, MA) 878,40 Euro
Studentische Hilfskrafte (J. Jakob, D. Messerer, stud. med.) 2.383,13 Euro
Sachmittel
Erste baden-wirttembergische Vorlesung zu SE 7.028,34 Euro
3 Patientenschulungen 6.000,00 Euro
Ubrige Sachmittel 6.278,48 Euro
Investitionen
Notebook, Monitor, mobile Festplatte, Software 5.475,88 Euro
Summe 175.000,00 Euro

Ausgaben im Jahr 2014

Kooperative Forschungsprojekte 1-4 36.857,26 Euro
Zentralprojekt: i.e. zentrale ZSE Aufgaben
Personal
Case Management und Shared Care (S. Merlak, QB) 37.801,31 Euro
Wissenschaftlicher Sekretar (PD Dr. K. Jurkat-Rott) 46.411,12 Euro
Offentlichkeitsarbeit (Kristina Klein, MA) 28.375,72 Euro
Studentische Hilfskrafte (J. Jakob, A. Wegscheider, stud. med.) 3.795,52 Euro
Sachmittel
Zweite baden-wiirttembergische Vorlesung zu SE 6.122,23 Euro
3 Arztefortbildungen 5.266,48 Euro
QM Zertifizierung MH-Labor 1.500,00 Euro
Ubrige Sachmittel 8.573,27 Euro
Rickfiihrungsbetrag 297,09 Euro
Summe 175.000,00 Euro

18 Dreijahres Bericht 2012-2014



( SELTENE ERKRANKUNGEN

) v
UNIVERSITATSMEDIZIN ULM

Finanzierungsperspektive
Zur Fortfihrung der Arbeit des ZSE Ulm sind folgende Mittel fiir 2015 beim Landes-
ministerium beantragt worden:

Beantragt fiir das Jahr 2015
Kooperative Forschungsprojekte 1-4 40.000,00 Euro
Zentralprojekt: i.e. zentrale ZSE Aufgaben
Personal
Case Management und Shared Care (S. Merlak, QB) 32.000,00 Euro
Offentlichkeitsarbeit (Kristina Klein, MA) 30.000,00 Euro
Epikrisen und Epidemiologie (studentische Mitarbeiter) 4.000,00 Euro
Sachmittel
3 Patientenschulungen zu je 3.000 Euro 9.000,00 Euro
4 Fortbildungen zu je 2.000 Euro 8.000,00 Euro
Dritte baden-wiirttembergische Vorlesung zu SE 6.000,00 Euro
Nachwuchspreis 5.000,00 Euro
Corporate ldentity MaBnahme 3.000,00 Euro
Presseartikel und Birobedarf 3.000,00 Euro
Summe Ulm 140.000,00 Euro

Das Kompetenzzentrum, als Zusammenarbeit der 5 baden-wirttembergischen ZSE,
kann genutzt werden, um eine gemeinsame Verhandlung mit den Krankenkassen
bezlglich einer nachhaltigen Verglitung der ZSE Leistungen - etwa in Form eines SE-
Fallzuschlags — zu erleichtern. Dabei kann die bei SE Patienten notwendige Zusatzleis-
tung unter anderem mit der Filter- und Lotsenfunktion der Kontaktstellen (siehe
Abschnitt Anfragenmanagement) begriindet werden. Weitere nicht abgerechnete
Leistungen beziehen sich auf Beratungen per Telefon und Email, die ZSE Experten
bundesweit anbieten missen, da kein anderer Ansprechpartner existiert. Eine Analy-
se von 10 erhobenen Monaten ergab, dass monatlich 166 Minuten (also 234 Stun-
den) Telefongesprache zuziiglich 28 Fallbearbeitungen per Email erfolgen. Allein die
Telefonate ergeben bei einem Stundesatz von 25€ und rund 50 ZSE Experten nicht
vergitete Leistungen in Hohe von 50:25:2,75-12 = 41 T€ p.a. Weitere Argumente fir
einen Zuschlag wiirde die Einfihrung und Auswertung eines Datenfelds fir SE-Bezug
im SAP System liefern, da bisher viele SE mit ICD 10 Codes fir haufige Diagnosen
kodiert werden und somit nicht erfassbar sind. Zudem kann die Fakultat bei der Auf-
stellung von Drittmittel, Publikationen und Promotionen ein Datenfeld fiir SE-Bezug
einfihren, um den Stellenwert der SE Forschung fur Ulm jahrlich zu ermitteln.
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