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1. Darstellung des Zentrums fir Seltene Erkrankungen (ZSE) Ulm und sei-
ner Netzwerkpartner

Das Zentrum fir Seltene Erkrankungen (ZSE) ist Teil des Universitatsklinikums Ulm und der Medizi-
nischen Fakultat und somit ein Zusammenschluss zahlreicher Kliniken und Institute, die sich mit Sel-
tenen Erkrankungen beschaftigen. Das ZSE Ulm versteht sich als Ansprechpartner und Wegweiser,
indem es Betroffene wahrend ihrer Krankheit begleitet und sie bei der Suche nach einer passenden
Behandlung unterstitzt. Das ZSE hat den Auftrag inne, eine qualifizierte Information und Beratung
anzubieten, sowie Wege zu einer raschen Diagnosestellung und Therapie zu bahnen.

Das ZSE Ulm wurde am 19.09.2011 gegrindet und am 21.06.2012 eingeweiht. Seither engagiert es
sich gemeinsam mit den Einrichtungen und Arbeitsgruppen der Universitat, des Klinikums und ko-
operierenden Krankenh&usern in der Umgebung fir wenig erforschte und komplexe Seltene Erkran-
kungen (SE). Das ZSE versteht sich hier als Ansprechpartner und Wegweiser, indem es Betroffene
wahrend ihrer Krankheit begleitet und sie bei der Suche nach einer passenden Behandlung unter-
stUtzt. Zudem hat sich das ZSE zum Auftrag gemacht, eine qualifizierte Information und Beratung
anzubieten sowie eine rasche Diagnosestellung und Therapie einzuleiten.

Das Zentrum fur Seltene Erkrankungen (ZSE) Ulm besteht gemaf? des Nationalen Aktionsbindnis fur
Menschen mit Seltenen Erkrankungen (NAMSE) aus einem Typ A-Zentrum sowie aus neun am Stand-

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

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

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

Weitere Ziele des ZSE Ulm sind:
- die Verbesserung der Betreuung von Patienten mit SE am Universitatsklinikum, regional und

Uberregional
- die Férderung von klinischer Forschung, klinischen Studien und SE-Grundlagenforschung.
- die Verbesserung der Aus-, Fort- und Weiterbildung auf dem Gebiet der SE

Ferner ist das ZSE Ulm federfUhrend fir das baden-wirttembergische Kompetenzzentrum zu selte-
nen Erkrankungen, zu denen die Zentren Freiburg, Heidelberg, Tibingen und Mannheim gehoren.

Das ZSE Ulm ist Mitglied in der ,Arbeitsgemeinschaft der Zentren fur Seltene Erkrankungen" (AG-
ZSE). Diese vertritt die Interessen der deutschen ZSE nach auf3en und mochte so zur Verbesserung
der Versorgung von Patienten mit seltenen Erkrankungen beitragen.

Dariber hinaus ist das ZSE Ulm seit 2018 Konsortialpartner des vom Innovationsfond geforderten
Versorgungsprojektes ZSE-DUO — Duale Lotsenstruktur zur Abklarung unklarere Diagnosen in Zen-
tren fur Seltene Erkrankungen.

Bei Patient*Innen mit oft sehr komplexen Beschwerdebildern zeigen sich sehr haufig auch psychische

Begleiterkrankungen, welche mdogliche Anzeichen einer seltenen Erkrankung verschleiern konnen,
was die behandelnden Arzte vor sehr grofie Herausforderungen in der korrekten Befunderhebung
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und Behandlung stellt. Ziel ist es demnach zu beurteilen, ob diese neue Versorgungsform besser als
die Standardversorgung ist, d.h. eine gemeinsame Patientenbetreuung durch einen somatischen-
und psychiatrisch/psychosomatischen Arzt sinnvoll ist und etabliert werden sollte. Hier ist das ZSE
Ulm mit den beteiligten Zentren fir Seltene Erkrankungen aus Aachen, Bochum, Frankfurt, Hanno-
ver, Magdeburg, Mainz, Minster, Regensburg und Tibingen vernetzt.

ZSE-Vorstand

Das Zentrum fir seltene Erkrankungen Ulm wird vom Vorstand geleitet und besteht aus 7 Mitglie-
dern. Der Sprecher des Vorstandes, der Stellvertretende Vorstandsvorsitzende, ein wissenschaftli-
cher Sekretar, zwei Vorstandsmitglieder sowie zwei weitere Mitglieder/ Berater.

Prof. Dr. Klaus-Michael Debatin
Vorstandsvorsitzender des Zentrums fir Seltene Krankheiten Ulm
Arztlicher Direktor der Universitatsklinik fr Kinder- und Jugendmedizin

Prof. Dr. Albert C. Ludolph
Stellvertretender Vorstandsvorsitzender des Zentrums fir Seltene Krankheiten Ulm
Arztlicher Direktor der Klinik fir Neurologie

Prof. Dr. Martin Wabitsch
Wissenschaftlicher Sekretar des Zentrums fur Seltene Krankheiten Ulm
Leiter der Sektion padiatrische Endokrinologie und Diabetologie

Prof. Dr. Reiner Siebert
Vorstandsmitglied des Zentrums fir Seltene Erkrankungen Ulm
Direktor des Instituts fur Humangenetik

Dr. med. Klaus Schwarz

Vorstandsmitglied des Zentrums fur Seltene Erkrankungen Ulm

Abteilungsleiter Molekulare Diagnostik; Institut fur Klinische Transfusionsmedizin und Immungenetik
Ulm

Weitere Mitglieder / Berater
Prof. Harald GUndel, Arztlicher Direktor der Klinik fir Psychosomatische Medizin und Psychotherapie
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1.1 Organigramm des ZSE Ulm

Vorstand
Prof. Dr. Klaus-Michael Debatin,
Vorstandsvorsitzender
Prof. Dr. Albert Prof. Dr. Martin Dr. Klaus Schwarz Dr. Reiner Siebert Dr. Harald Giindel
Ludolph Wabitsch Mitglied: Molekular Mitglied: Mitglied:
Stellv. Wissenschaftl. Diagnostik Humangenetik Psychosomatik
Vorstandsvorsitzender Sekretér
v v
Zentrum fiir Seltene Herzerkrankungen (ZSH)
Wissenschaftlicher Zentrumsleiter Prof. Dr.Wolfgang Rottbauer
,| [oordinator(1,0), Facharzt(0,5) Dr. Michael Radermacher
¥l Marketing &
Fundraising
Zentrum fiir Seltene Neurologische Erkrankungen (ZSNE)
Koordinatorin & Zentrumsleiter Prof. Dr.Albert Ludolph
Administrative Leitung Facharzt(0,25) Dr. Susanne Miiller
[y (0,25)
Bettina Hilbig
Zentrum fiir Seltene Neuromuskulére Erkrankungen (ZSNME)
Office Management Zentrumesleiter Prof. Dr.Albert Ludolph
— glaltt:)i)ne Schwade Facharzt(0,25) Dr. Susanne Miiller
Zentrum fiir Seltene Endokrine Erkrankungen (ZSEE)
= Zentrumsleiter Kinder Prof. Dr. Martin Wabitsch
Arztl. Koordinatorin & i . .
Arztl. Lotsin (1,0) Facharzt Kinder(0,25) Dr.Julia v. Schnurbein
»  PD Dr. Dorit Fabricius . .
Zentrumsleiter Erw. Prof. Dr. Martin Wagner
Facharzt Erw. (0,25) Dr.JohannaBackhus
Psych. Therapeutin
(0.,5) -
— Tana Dornbrach Zentrum fiir Seltene Skeletterkrankungen (ZSSK)
Zentrumsleiter Prof. Dr. Rolf Brenner
Facharzt(0,5) Dr. Ingrid Furlan
IT-Beauftragte (0,8)
—  Nadja Kaupp Zentrum fiir Seltene Tumorerkrankungen & Tumorsuszeptibilitat (ZSTETS)
Zentrumsleiter Prof. Dr.Thomas Seufferlein
Humangenetik (0,5) Facharzt(0,2) Dr. Johanna Backhus
Dr. Evelyn Chan -
L Zentrum fiir Seltene Hauterkrankungen (ZSD)

Zentrumsleiter: Prof. Dr. Karin Scharfetter-Kochanek

Zentrum fiir Seltene Storungen der Himatopoese & Immundefekte (ZSHI)

Zentrumsleiter Prof. Dr.Holger Cario (Héma.)/Prof. Dr. Ansgar Schulz (Immun.

Facharzt(0,5) Dr. Yvonne Pritschow

Zentrum fiir Seltene Leber-, Darm- und Pankreaserkrankungen (ZSLDPE)

Zentrumsleiter Prof. Dr. Alexander Kleger
Facharzt Erw. (0,25)Dr. Johanna Backhus

Abbildung 1: Organigramm ZSE Ulm Stand 2023

Qualitdtsbericht 2023 — Version 1.0 — Seite 5 von 8o



ZENTRUM FUR SELTENE ERKRANKUNGEN
UNIVERSITATSMEDIZIN ULM

]

(f >7SEUM @

Referenzzentrum (A-Zentrum)

Prof. Dr. Dorit Fabricius
Arztliche Koordinatorin und Lotsin am A-Zentrum
Facharztin fur Kinderheilkunde

Frau Bettina Hilbig
Administrative Leitung & Koordinatorin am A-Zentrum

Frau Sabine Schwade
Office-Management

Frau Tana Dornbrach (M.Sc)
Psychologische Psychotherapeutin

Frau Nadja Kaupp (M.Sc)
IT-Beauftragte

Frau Dr. Evelyn Chan
Humangenetik

Kontaktstelle

Koordinatorin: Bettina Hilbig
zse@uniklinik-ulm.de

Office-Management: Sabine Schwade
sabine.schwade@uniklinik-ulm.de

Fiir die Offentlichkeit:
zse@uniklinik-ulm.de

Zentrum fUr Seltene Erkrankungen (ZSE) Ulm
Baden-Wirttembergisches Kompetenzzentrum
Universitatsklinikum Ulm

EythstralRe 24 | 89075 UIm

Telefon: 0731/ 500-57080

E-Mail: zse@uniklinik-ulm.de

www.uniklinik-ulm.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen
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1.2 Fachzentren ZSE Ulm — Netzwerkpartner

ZSLDPE

Innere Medizin |

Zentrum fir Chronisch Entzindliche Darmerkrankungen bei Kindern (SE) Kurzdarmzentrum
(SE)

Kooperation mit ZSE Uniklinik Tibingen Kurzdarmsyndrom

Europadische Vernetzung zu Mikrovillueinschlusskrankheiten - Thomas Mller, Innsbruck
Europdischer Pankreasclub, hereditare Pankreaserkrankungen, Heiko Witt, Freising

Mitglied in der Gruppe seltener entziindliche Darmerkrankungen (Colors-IBD) Gruppe Daniel
Kotlarz, Minchen

BW Netzwerk Zentren fir personalisierte Medizin, Teilaspekt entzindliche Erkrankungen
Kooperation Deutsches Referenzzentrum AT1 Mangel (Prof. Dr. P. Srnad, Universitat Aachen
[E.Z)

Hereditdare Pankreatitis - Jonas Rosendahl, Halle

Kooperation mit Uniklinik Tubingen Hepatologie (LeberTx)

Kooperation mit Uniklinik Minchen Hepatologie (LeberTx)

Kooperation mit Uniklinik Heidelberg Hepatologie (LeberTx)

ZSEE
Pddiatrie
e Endo-ERN Mitglied seit Oktober 2021
e Mitglied in DSD Care: Deutsches Netzwerk fir Varianten der Geschlechtsentwicklung
e Mitglied in der Deutschen Gesellschaft fir padiatrische Endokrinologie und Diabetologie
(DGKED e.V.) (Prof. Wabitsch, Grindungs-Prasident); 2022 Zusammenschluss aus Deutsche
Gesellschaft fir Kinderendokr. und -diabet. (DGKED) und Arbeitsgemeinschaft Padiatrische
Diabetologie (AGPD) zur Deutschen Gesellschaft fir padiatrische und adoleszente Endokri-
nologie und Diabetologie (DGPAED)
e Leitung des Netzwerks Siddeutsche Kinderendokrinologen
e Leitung des Netzwerks europdisches Lipodystrophie-Register (ECLip-registry)
e Mitglied in der Deutschen Adipositas Gesellschaft (DAG)
e Mitglied in der Deutschen Gesellschaft fir Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ)
e Mitglied in der Deutschen Diabetes Gesellschaft (DDG)
e Mitglied im Deutschen Hochschulverband (DHV)
e Leitung DGPAED AG Adipositas
e Mitglied in der European Society for Paediatric Endocrinology (ESPE)
e Mitglied in der ESE (European Society of Endocrinology)
ZSEE

Innere Medizin |

Mitglied im DGIM
Mitglied der DDG
Mitglied der DGE (Dt. Gesellschaft fir Endokrinologie
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Mitglied European Society of Endocrinology

Mitglied EASD

Mitglied ADA

Mitglied DGKL (Die Deutsche Gesellschaft fir Klinische Chemie und Laboratoriumsmedizin)
Mitglied ADBW (Arbeitsgemeinschaft Diabetologie Baden-Wirttemberg)

ZSTETS

Innere Medizin |

ZSSK

ZSHI

Pankreaskarzinom Register, FederfGhrung Prof. Seufferlein (PaCaReg). Studie zur Erfassung
seltener Pankreaskarzinome. Geplant sind 30 Zentren, aktiv neben Ulm Alb-Fils-Kliniken
Goppingen, Klinikum Heidenheim.

Netzwerk ZPM’s in Baden-Wirttemberg.

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

Konsortium familidrer Darmkrebs, formale Kooperation mit dem Netzwerk (Prof. Seuffer-
lein).

Deutsche Krebsgesellschaft (Prasident Prof. Seufferlein), Arbeitsgemeinschaft internistische
Onkologie (AlIO): Mitglied in den Leitgruppen "Pankreaskarzinom" (Prof. Seufferlein, Dr. Et-
trich), "Kolorektale Karzinome" (Prof. Seufferlein), "Hepatobilidre Tumore" (Dr. Ettrich, PD
Perkhofer), Deutsche Gesellschaft fir Verdauungs und Stoffwechselkrankheiten, Deutsche
Gesellschaft fir Koloproktologie (Prasident Prof. Seufferlein).

Mitglied der Eurpean Society of Medical Omcology, der American Society of Medical Oncol-
ogy und der European Society of Digestive Oncology, Neugrindung NCT Sudwest.

Prof. Schulz: ERN-RITA, betrifft aber Gberwiegend ZSHI

Prof. Schulz: ,Sterne des Sidens" (Annual Audit der padiatrischen Transplantationszentren
in Freiburg, Minchen und Ulm)

Prof. Schulz und Prof. Brenner: Mitglieder des NetsOS-Netzwerks (se-atlas: Kartenansicht
mit Versorgungseinrichtungen)

Mitgliedschaft im ERN EuroBloodNet und ERN-RITA:

Offizielle Mitgliedschaft im ERN EuroBloodNet als auch im ERN-RITA seit 01.01.2022.

Weitere Mitgliedschaften in Fachgesellschaften des ZSHI:

Prof. Dr. H. Cario:

e  Gesellschaft fir padiatrische Onkologie und Hamatologie (GPOH)(Vorstandsmitglied)
e Deutsche Gesellschaft fur Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ)

e Deutsche Gesellschaft fur padiatrische Infektiologie (DGPI)

e Deutsche Gesellschaft fur Sozialpadiatrie und Jugendmedizin (DGSPJ)

e European Hematology Association (EHA)

e American Society of Hematology (ASH)
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Walter-Siegenthaler-Gesellschaft
SIOP-Europe

Schulz:
Deutsche Gesellschaft fir Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ)

Gesellschaft fur padiatrische Onkologie und Hamatologie (GPOH)

AG fir padiatrische Stammzell- und Zell-Therapie der GPOH(PAS&ZT)
Deutsche Arbeitsgemeinschaft fir padiatrische Immunologie (API)
Deutsche Gesellschaft fir Immunologie (DGFI)

European Group for Blood and Marrow Transplantation (EBMT)
European Society for Immunodeficiencies (ESID)

Schrezenmeier:
Deutsche Gesellschaft fir Transfusionsmedizin und Immunhdmatologie (DGTI)

Arbeitskreis Blut (Bundesministerium fir Gesundheit / Robert-Koch-Institut)

Standiger Arbeitskreis ,Querschnittsleitlinien Himotherapie" der Bundesarztekammer
Arbeitskreis "Nicht-onkologische Hdmatologie" der Deutschen Gesellschaft fiur Hamato-
logie und Onkologie (DGHO)

Deutsches Register fir Stammzelltransplantationen (DRST)

European Group for Blood and Marrow Transplantation (EBMT)

European Hematology Association (EHA)

American Society of Hematology (ASH)

Deutsche Gesellschaft fir Immungenetik (DGI)

Hochsmann:
Arbeitskreis Blut (Bundesministerium fUr Gesundheit / Robert-Koch-Institut)

Deutsche Gesellschaft fir Himatologie und Onkologie (DGHO)

WP-SAA (Arbeitsgruppe zu Knochenmarkversagenssyndromen) der European Group for
Blood and Marrow Transplantation (EBMT)

European Hematology Association (EHA)

Arbeitskreis Klassische Hamatologie der Deutschen Gesellschaft fir Hdmatologie und
Onkologie (DGHO)

Onkopedia-Leitlinien-Kommission der Deutschen Gesellschaft fir Himatologie und On-
kologie (DGHO): Paroxysmale Nachtliche Himoglobinurie (PNH)

International PNH Interest Group (IPIG)

Korper:

European Hematology Association (EHA)

American Society of Hematology

Deutsche Gesellschaft fir Transfusionsmedizin und Immunhamatologie (DGTI)
American Society for Apheresis (ASFA)

International Society of Blood Transfusion (ISBT)

ZSNE & ZSNME

ERN-RND (ZSNE)
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ERN-NMD (ZSNME)

DRN-RND (ZSNE) sowie DRN-NMD( ZSNME) mit im DRN-RND Koordinatorenschaft der
Subnetzwerke: atypische Parkinsonsyndrome, Huntington/choreatiforme Bewegungs-
storungen sowie FTLD

Mitgliedschaft im DRN-seltene Epilepsien (ZSNE) sowie Mitarbeit in wissenschaftlich
fachlichen Netzwerken (DRN-RND, ERN-RND, ERN-Euro-NMD, sowie weiteren Netzwer-
ken: MND-Net (ZSNME), epidemiologisches ALS-REgister Schwaben (ZSNME)
FTLD-Konsortium (ZSNE)

FTLD -Register (ZSNE)

Huntington -Netzwerk EHDN (ZSNE)

neurovaskulares Netzwerk Ost-Wirttemberg (ZSNE)

Myotrophe Dystrophie: MD-NET (ZSNME)

Maligne Hyperthermie: MH-Register (ZSNME)

PD und seltene Parkinsonvarianten: Kompetenznetz Parkinson (ZSNE)

Seltene Epilepsien: Europdisches Schwangerschaftsregister (ZSNE)
Autoimmunencephalitiden: GENERATE (ZSNE)

ALS, MND: Ambulanzpartner (ZSNME)

PSP : PRO-PSP (ZSNE)

Myositis: Myositis-Netz (ZSNME)

Mitochondriopathien: Mito-NET (ZSNME), Neuromyelitis

Optica-Studiengruppe: NEMOS (ZSNE)

Mitgliedschaft im Kompetenznetzwerk Angeborene Herzfehler

Heart Failure Unit (HFU) mit Uniklinik Heidelberg

LMU Minchen, Medizinische Klinik und Poliklinik |

Deutsches Herzzentrum Minchen

Universitatsklinikum Heidelberg, Klinik fir Kardiologie, Angiologie und Pneumo-
logie

Universitatsklinikum Augsburg, Abteilung fir Kardiologie;
Robert-Bosch-Krankenhaus Stuttgart, Abteilung fir Kardiologie und Angiologie
Alb-Donau-Klinik Ehingen, Abteilung fir Innere Medizin und Kardiologie
Stifungsklinikum Weildenhorn, Innere Medizin |

Klinikum Heidenheim, Medizinische Klinik Il

Klinikum Memmingen, Abteilung fiur Kardiologie

Kreisklinik GUnzburg, Abteilung fir Kardiologie

Klinik Krumbach, Abteilung fir Kardiologie und Angiologie

Herzklinik Ulm

Gemeinschaftspraxis fir Innere Medizin und Dialyse, Friedrichshafen

ZSD = bleibt leer
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2. Das ZSE Ulm im Uberblick - Versorgungspfad & Erstkontakt

2.1 Ablauf Erstkontakt am ZSE

Patienten mit einer unklaren Diagnose bzw. unklaren Beschwerden konnen sich Gber ihren behan-
delnden Haus- oder Facharzt an das ZSE Ulm fir eine Anfrage wenden. Nach Aktensichtung eines
interdisziplinaren Arzte-Teams erhalt sowohl der Zuweiser als auch der Patient ein schriftliches Emp-
fehlungsschreiben zugesandt. In ausgewahlten Fallen empfehlen wir eine persénliche Vorstellung
in unseren Fachzentren oder spezialisierten Ambulanzen.

FUr Patientinnen und Patienten mit einer bereits diagnostizierten Seltenen Erkrankung bietet das
ZSE Ulm in den neun Fachzentren eine ausgewahlte Expertise an.

Eine ausfihrliche Beschreibung sowie alle wesentlichen Informationen fir den Erstkontakt des Zu-
weisers - oder fir den Patienten, sind auf der Homepage des ZSE Ulm enthalten. Auch finden alle
Betroffenen und Interessierten weiterfUhrende Informationen von anderen Organisationen, Selbst-
hilfe- und Angehdrigengruppen sowie zum Versorgungsatlas fir Menschen mit Seltene Erkrankun-
gen.

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

Den Leitern sowie drztlichen Koordinatoren der Zentren stehen 20 Wochenstunden zur Verfigung.
Eine Stellvertreterregelung fir Krankheit und Urlaub ist gewahrleistet.

Eine Fachabteilung fur Kinder- und Jugendmedizin ist am Standort des Zentrums vorhanden.

Ein Team fUr humangenetische Expertise unter Leitung einer Fachdrztin oder eines Facharztes fur
Humangenetik ist werktdglich (Montag - Freitag) verfigbar. Die Humangenetik ist Teil des Deutschen
ERN Genturis.

2.3 Patientenversorgung im A-Zentrum

In 2023 wurden insgesamt 53 Patientanfragen beurteilt sowie 119 Beratungsleitungen mit zum Teil
medizinischen Mitbeurteilungen durch das koordinierende A Zentrum bearbeitet. Die durchschnittli-
che Anzahl der Anfragen liegt meist zwischen 80-130 Anfragen p.a.
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2.4 Fallzahlen

Am Zentrum fir Seltene Erkrankungen (ZSE) Ulm wurden im Jahr 2023 ca. 8.800 Falle von stationdren
Patient*innen mit einer seltenen Erkrankung als Hauptdiagnose und Uber 34.000 Félle mit einer Sel-
tenen Erkrankung als Haupt- und Nebendiagnose behandelt. Die Zahl der ambulanten SE-Fille be-
trug Uber 65.000 Fille.

Anteil ambulante / stationare Patient*Innen 2023

ANTEILAMBULANTE / STATIONARE FALLE 2023

m Anteil ambulanter Félle m Anteil stationarer Félle

12%

88%
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3. Artund Anzahl der erbrachten besonderen Aufgaben & Darstellung der
MaRnahmen zur Qualitatssicherung und -verbesserung der besonderen
Aufgabenwahrnehmung

Der wichtigste Bestandteil bei der Versorgung und Betreuung der Patient*Innen mit einem Verdacht
auf eine Seltene Erkrankung oder einer unklaren Diagnose ist in erster Linie die Patientenlenkung so-
wie in einem weiteren Bereich die Transition. Durch die Uber die Jahre erarbeiteten fachibergreifen-
den Standard Operating Procedures (SOPs), konnte der datenschutzkonforme Austausch von Patien-
teninformationen, Therapieempfehlungen sowie viele weitere und relevante Kernprozesse ausge-
baut und weiterentwickelt werden.

Die Prozesse am Zentrum fir Seltene Erkrankungen Ulm (A-Zentrum & der neun B-Zentren) sind in
einer Vielzahl von Verfahrensanweisungen sowie SOPs geregelt oder in der Ausarbeitung. Die Pro-
zesse beinhalten bspw. den Erstkontakt mit allen wesentlichen Dokumenten, die Patientenlenkung,
FallfGhrung, Weiterleitungen sowie die Betreuung von Patienten mit unklarer oder klarer Diagnose.

3.1 Vernetzung

Im Rahmen der flachendeckenden Patientenversorgung sowie zur Verbesserung des wissenschaft-
lich- fachlichen Austausches, bestehen verschiedene Kooperationen mit Zentren fir Seltene Erkran-
kungen. Grundlage der bestehenden Kooperationen sind zum einen der Wissenstransfer, die Vorga-
ben zur Koordination von wissenschaftlich-fachlichen Netzwerken sowie zur Vernetzung mit den zu-
standigen Europadischen Referenznetzwerken.

Nationale Vernetzung

e Arbeitsgemeinschaft Zentren fir Seltene Erkrankungen (AG ZSE)

e Kooperationsvertrag mit dem UniversitatsCentrum fir Seltene Erkrankungen am Universi-
tatsklinikum Dresden (USE)

e Kooperationsvertrag Helios Klinikum Krefeld

e Kooperationsvertrag innerhalb der ZSE Baden-Wurttemberg (Freiburg, Heidelberg, Mann-
heim und Tubingen).

e Kooperationsvertrag vom Roten Kreuz Bad Cannstatt GmbH

Deutsche Referenznetzwerke (DRN)

e Grindung des Deutschen Referenznetzwerks RITA-Net (Rare Immunodeficiency, Autoin-
flammatory and Autoimmune Diseases-Net) in Analogie zum European Reference Network
(ERN)-RITA fur PID, AID und Al

e Wissenschaftlich-fachliches Subnetzwerk atypische Parkinsonsyndrome des DRN-RND

e Wissenschaftlich-fachliches Subnetzwerk Huntington/choreatiforme Erkrankungen des
DRN-RND

e Wissenschaftlich-fachliches Subnetzwerk FTD des DRN-RND gemeinsam mit den ZSEs der
Universitatsklinika Dresden und Minchen fir folgende neurol. B-Zentren: Aachen, Bochum,
Bonn, Erlangen, Géttingen, Hannover, KolIn, Libeck, Rostock, Tibingen und Wirzburg

e Grindung des Deutschen Referenznetwerkes Varianten der Geschlechtsentwicklung (DSD)

e Grindung des Deutschen Referenznetzwerkes Lipodystrophie
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e Deutsches Referenznetzwerk fir urogenitale Krankheiten dUROGEN

Internationale Vernetzung
Das ZSE Ulm ist an den Europdischen Netzwerken fir seltene Erkrankungen in den unten aufgefihr-
ten Netzwerken beteiligt.

Europdische Referenznetzwerke (ERN)
e Europdisches Referenznetzwerk fir neurologische Krankheiten ERN-RND
e Europdisches Referenznetzwerk fir neuromuskulare Krankheiten ERN EURO-NMD
e Europdisches Referenznetzwerk fir endokrine Krankheiten Endo-ERN
e Europdisches Referenznetzwerk fir immunologische, autoinflammatorische und Autoim-
munkrankheiten ERN-RITA
e Europdisches Referenznetzwerk fir hamatologische Krankheiten ERN-EuroBloodNet
e Europdisches Referenznetzwerk fir urogenitale Krankheiten eUROGEN

3.2 Besondere Aufgaben in den integrierten Fachzentren
Gemal} dem G-BA Beschluss nach §2, Anlage 1 leistet das ZSE Ulm besondere Aufgaben.

Diese besonderen Aufgaben werden im Zentrum dokumentiert. Fir das Jahr 2023 ergibt sich die fol-
gende Ubersicht Gber die erbrachten Leistungen in den integrierten Fachzentren des ZSE Ulm:

BesondereAufgaben2023 | Anzahl|

Versorgungsleistungen

1. Interdisziplindre Fallkonferenzen

a. Anzahl der Fallkonferenzen 625

b. Anzahl besprochener Patientinnen 4.610
2. Fachspezifische Kolloquien mit externen Leistungserbringern 90
3. Interdisziplindre Fallkonferenzen mit externen Leistungserbringern 25
4. Beratungsleistungen fir externe Leistungserbringer 2.200
5. Prifung Patientenakten fUr andere Leistungserbringer 450
6. Zentrumsspezifische Telemedizinische Leistungen 124

Sonstige Leistungen

7. Register 17
8. Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen 221
9. Informationsveranstaltungen fir Betroffene und Patientenorganisationen 38

3.3 Qualitatssicherung
Zur Qualitatssicherung haben die B-Zentren unterschiedliche Konzepte erarbeitet. Ihnen gemeinsam
ist die Erstellung von SOPs, welche fachibergreifend zugéanglich sind bzw. in naher Zukunft interdis-
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ziplindr zuganglich gemacht werden. Diese SOPs umfassen Erstdiagnostik, Therapie sowie Entlas-
sungsmanagement bestimmter SE, sie werden zukinftig strukturell standardisiert und alle 3 Jahre
verpflichtend Uberarbeitet. Weitere gemeinsame Ziele sind interne und Uberregionale Fortbildungen
aber auch Einbindung in fachspezifische Netzwerke und Register zu bestimmten SE.

ZSEE
Pddiatrie
Folgende SOPs wurden 2023 (berarbeitet

e Informationsmaterial fir Patient*innen mit seltenen endokrinen Erkrankungen

e Dokumentation von Informationen zu Patienten in de HSA Endokrinologie und Diabetologie
und dem ZSEE

e Untersuchungsplan fir Patienten mit extremer Adipositas

e Diabetes Standard bei Manifestation

¢ Management bei konnataler Hypothyreose

e Vorgehen bei Kleinwuchs

e Wachstumshormonstimulationstestung in der Transitionsphase/Erwachsenenalter

e Versorgung von Patient*innen mit Lipodystrophie

e Untersuchungsplan Lipodystrophie

Folgende SOPs sind neu etabliert

e Liraglutid Therapie
e Checkliste Screeninguntersuchungen Folgeerkrankungen (Diabetes mellitus)

Podcast

e Aktuelle Projekte: Nachsorge von Krebserkrankungen im Kindes- und Jugendalter mit Fokus
Endokrinologie

Weitere MafSnahmen zur Qualitdtssicherung

e Informationsmaterial fUr Patient*innen mit Lipodystrophie
e Konzept fir die Betreuung von Kindern/Jugendlichen mit DSD
e Kooperation mit Selbsthilfegruppen

Qualitétszirkel

e Treffen der Siddeutschen Kinderendokrinologen

e Endoboards Siddeutschland (2x jéhrlich)

e Deutschlandweiter Qualitatszirkel — Diabetes (2x jahrlich)

e DPV Qualitatszirkel (2x jahrlich)

e Arbeitskreis Transidentitat Ulm (4x jahrlich)

e Benchmarking AGS (2x jahrlich)

e Benchmarking Hypothyreose (2x jahrlich)

e DSD-Qualitatszirkel gemeinsam mit Libeck, Berlin, MUnster und Minchen (2x jahrlich)
e Deutschlandweiter Qualitatszirkel — Adipositas

e Lipodystrophie Qualitatszirkel mit Leipzig, Paris, Cambridge und Pisa (12 x jahrlich)
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e Qualitatszirkel Endokrinologie ZSEE (8 x jahrlich)
Transitionskonzepte

e Seltene Formen des Diabetes Melitus im Kindesalter

e Patient*innen mit Besonderheiten der Geschlechtsentwicklung

e Patient*innen mit endokrinen Erkrankungen (z.B. AGS, konnatale Hypothyreose, Wachs-
tumshormonmangel, Pubertatsstérungen)

ZSEE

Innere Medizin |
Folgende SOPs wurden 2023 (berarbeitet

e SOP Hungerversuch

e (CRH-Test

e SOP Durstversuch

e SOP Erstdiagnose diabetes mellitus

e SOP Nebenniereninsuffizienz und Addisonkrise
e SOP Nebennierenvenenkatheter

e SOP Ernahrungsberatung Organigramm

e SOP Nutritional Risk Screening (NRS)

ZSTETS

Innere Medizin |
Folgende SOPs wurden 2023 Gberarbeitet

e Untersuchung von Permeat- und Dialysierflissigkeitsproben/ Entnahme und Untersuchung
von Permeat- und Dialysierflissigkeitsproben
e ACTH Test

ZSHI
Folgende SOPs wurden 2023 Uberarbeitet

e Uberarbeitung des Formblatts zur Statuserhebung bei Thalassédmiepatienten
(ZSHI_FORM_10.2)

Folgende SOPs sind neu etabliert
e Fragebogen zur Erstiberweisung an die Hdmatologie (Homepage ZSE Kinderklinik)
ZSHI_FORM1a
e Formblatt zur Statuserhebung bei Sichelzellpatienten (ZSHI_FORM_19)
e Standard-Infobrief: Impfplan bei Asplenie
e Standard-Infobrief: Dokumentation Augenarztliche Untersuchung bei SZ-Patienten
e Routinediagnostik bei Patienten mit SZ-Erkrankung SOP ZSHI_10

Nachweise
e Ermittlung der Patientenzufriedenheit (Feedback) im ZSHI mit regelmal3iger strukturierter
Auswertung und Rickmeldung an die Mitarbeiter des ZSHI
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e Ermittlung der gesundheitsbezogenen Lebensqualitdt (QoL) von Patienten mit seltenen Er-
krankungen im ZSHI mit Hilfe der standardisierten und validierten Fragebdgen von Eu-
roQoL, um perspektivisch die Therapie in Bezug auf die Lebensqualitdt zu optimieren. Die
Fragebogen umfassen die 5 Dimensionen: Mobilitdt, Selbstfursorge, Alltagsaktivitat,
Schmerzen, Angst.

e Durchfihrung spezieller Untersuchungen fir Patienten mit SE, die im Zentrum selbst und in
externen Einrichtungen betreut werden im Rahmen der jahrlichen Gesundheitsvorsorge:

o Durchfihrung von 58 Messungen zum Lebereisengehalt, davon 28 [ 48,3% mit nor-
malen Werten, 30/ 51,7 % mit pathologischen Werten

o Durchfihrung von 34 Messungen zum Herzeisengehalt, davon 33/ 97,1% mit norma-
len Werten, 1/2,9% mit pathologischem Wert

o Durchfihrung von 27 transkraniellen Dopplersonographien zur Erkennung eines er-
hohten Risikos fir eine cerebrale Vasookklusion bei Patienten mit Sichelzellkrank-
heit, davon 1-grenzwertiger Befund

Weitere MafSnahmen zur Qualitdtssicherung
e  Aktualisierung der AWMF-Leitlinie zu Thalassamien (AWMF Register-Nr: 025/017)
e  Aktualisierung der AWMF-Leitlinie zu Hereditare Spharozytose (AWMF-Registrier-Nr. 025-
018)
e  Aktualisierung der Onkopedia-Leitlinie Paroxysmale nachtliche Hamoglobinurie (PNH)
e  SCID-Register zur Qualitatssicherung der Versorgung
e  Labor fir Konfirmationsdiagnostik des GPOH Konsortiums Sichelzellkrankheit
e  Ringversuchsleitung fir die PNH-Diagnostik

Transitionskonzepte
o Sichelzellkrankheit

ZSLDPE

Innere Medizin |
Folgende SOPs wurden 2023 Gberarbeitet

e  SOP Autoimmunpankreatitis V 1.0
e  SOP Neoplastische Pankreaszyten — MCN, SCN, SPNV 1.0

ZSSK
Folgende SOPs sind etabliert und unterliegen im Rahmen des QM regelmaf3igen Up-Dates:
SOPs

e Patientennachsorge nach SZT mit Nachsorgeplanen

e Impfungen nach SZT

Weitere MafSnahmen zur Qualitdtssicherung
e Feedback QoL nach SZT bei Osteopetrose
e Workshops
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Transfusionsmedizin mit Neuregelungen
Wundheilung und Wundpflege
Wundauflagen

Wunddesinfektion

MRT im Dschungel der Seqeuenzen
MRT Bildbeispiele Kopf/Hals
Entlassmanagement
HNO-Begutachtung Nasen-Operationen
Arztliche Sterbebegleitung

CT Bilder richtig lesen

Robitisches Visualisierungssystem ZEISS KINEVO goo
o M6M Konferenz onkologischer Fall

o 0O 0O O O 0O 0 0O o o o

e Interdisziplindres radiologisches Kollogium des Kopfzentrums (wochentlich)
e Feedback-FB an Patienten

ZSNE & ZSNME
Folgende SOPs wurden 2023 Gberarbeitet

e QD Algorithmus Ausfallsmanangment Apharesezentrum Netz Pfege

e QD Besetzungsplanung Station K/L

e Qm Tagesablauf Station K/L

e QD Priorisierungsplanung im Rahmen Engpassmanagement Apharesezentrum
e AATagesablauf Immunadsorption

e Transitionskonzept ZSNE&ZSNME

e Schulungsmaterial Car-T-Produkte QD

e Pflege von Menschen mit Epilepsie

Weitere MafSnahmen zur Qualitdtssicherung
Qualitatszirkel

Das Zentrum fUhrt regelmaf3ig Qualitatszirkel durch, aus denen eindeutige Ergebnisse ( Aktionen
und Entscheidungen) hervorgehen, die zu einer Weiterentwicklung/Verbesserung des Zentrums fir
seltene Erkrankungen und seiner besonderes Aufgaben geeignet ist.

e Qualitatsgesprache (2 x jahrlich)

e Internes Audit

e Konferenzen der Hygienekommission+ ASH-Lenkungsgruppe (4 x jahrlich)
o M&M-Konferenzen (wdchentlich; 45 Termine 2023)

Transitionskonzepte

e Transitionskonzept fir Patienten mit seltenen neurologischen Erkrankungen
e Gemeinsame Transitionssprechstunden am 08.05.2023 sowie 09.10.2023
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ZSH
Folgende SOPs wurden 2023 Gberarbeitet

e SOP der Station Intensivstation M3G
e SOP der Normalstationen

e SOP der Ambulanzen

e SOP der Funktionsdiagnostik

Weitere MafSnahmen zur Qualitdtssicherung
Qualitatszirkel

e QM der Station Intensivstation M3G
e QM der Normalstationen

e QM der Ambulanzen

e QM der Funktionsdiagnostik

Transitionskonzepte

e Wiederholt Einzelfallbesprechung jugendlicher Patienten mit angeborenen Herzfehlern
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4. Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen

Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen fur arztliche Kolleg*innen, Medizinstudierende, Betroffene
und Interessierte werden zum einen aus dem Referenzzentrum (A-Zentrum) heraus organisiert, mit
den integrierten B-Zentren als Gemeinschaftsveranstaltung/Fortbildung, oder das jeweilige Fach-
zentrum richtet eigene Veranstaltungen zu Seltenen Erkrankungen aus. Alle angebotenen Fort- und
Weiterbildungsveranstaltungen bericksichtigen multidisziplindre und multiprofessionelle Aspekte
der Diagnostik und Behandlung von Menschen mit seltenen Erkrankungen. Diese finden sowohl in-
tern als auch mit Beteiligung externer Krankenhduser und/oder spezialisierter Rehaeinrichtungen
statt. Ein Grof3teil der Fortbildungsveranstaltungen telemedizinisch statt. Ziel ist es wie auch in den
Prasenzveranstaltungen die Arztinnen fur die Seltenen Erkrankungen zu sensibilisieren und das Wis-
sen unserer Experten am ZSE Ulm weiterzugeben. Eine Weiterentwicklung und Ausbau von Angebo-
ten und neuen Konzepten ist in Planung.

4.1 Fortbildungsveranstaltungen der B-Zentren

ZSLDPE

Innere Medizin |
e 19. Update der aktuellen Kongresse, 12.07.2023

ZSHI

e Immundefekte in der Praxis - was gibt es Neues?, 04.03.2023

e 42. Morphologisch-Onkologisch Padiatrisches-Seminar, 22.03.2023 - 24.03.2023

e 142. Onkologisches Kolloquium des CCCU, 19.04.2023

e Hamatologie Heute, 20.04.23 bis 22.04.2023

e Eisenbestimmung in Leber u.a. Organen (Prof. Tim St. Pierre, Fa. Resonance Health),
20.06.2023

e DGHO - Jahrestagung der Deutschen, Osterreichischen und Schweizerischen Gesellschaften
fur Hdmatologie und Medizinische Onkologie, 13.- 16.10.2023

e DGKIJ- Jahrestagung / Kongress fir Kinder- und Jugendmedizin,20.09.2023 - 23.09.2023

e 97. Wissenschaftliche Tagung der GPOH 10./11.11.2023; Vorstandssitzung am 09.11.2023

e Hamato/Onko Refresher - PNH / aplastische Anamie / HUS Behandlung mit neuesten The-
rapeutika, 10.11.2023

e Hamatologie Summit, 25.10.2023

e INTERNATIONAL NEUROVASCULAR TRAINING COURSE ON SICKLE CELL DISEASE,
Padua, 30.03. - 31.03.2023

e Vortrag am St. Anna-Kinderspital, Wien, 23.11.2023

e Post-ASH: Aplastische Andmie und PNH, 11.01.2023

e Hamato-/Onko-Refresher Leben mit der PNH: Patientin und Arztin im Dialog, 05.05.2023

e Vom Leitsymptom zur seltenen Erkrankung PNH, 25.05.2023

e OnkoLive —Klassische Himatologie: PNH, 17.07.2024

e Fortbildung/Expertenseminar Knochenmarkversagenssyndrome_Aplastische Andamie,
15.10.2023

e Hematoday, 29.11.2023
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Symposium EhlersDanlosSyndrome, 21.04.2023

Clinical management of syndromic craniosynostoses - monobloc osteotomy, 24.05.2023
Fachspezifisches Kolloquium: Osteopetrose aus padatrischer Sicht, 24.08.2023
Kinderorthopadische Jahrestagung in Garmisch 19.-20.05.2023

Padiatrie

ESPE Connect Webinar - Monogenic Obesity, 24.04.2023

16. Gemeinsame Jahrestagung der Arbeitsgemeinschaft fir Padiatrische Diabetologie
(AGPD) und der Deutschen Gesellschaft fir Kinderendokrinologie und -diabetologie
(DGKED), 02.11.2023 - 04.11.2023

Starkes Ubergewicht bei Kindern und Jugendlichen: Infoveranstaltung: Aktuelle Behand-
lungsmdglichkeiten. Darstellung der Mal3nahmen zum strukturierten Austausch Uber Thera-
pieempfehlungen und Behandlungserfolge mit Betroffenen, Eltern, Familienmitgliedern,
Kinder- und Jugendarzt*innen und anderen Zentren fir Seltene Erkrankungen am
11.05.2023 & 10.10.2023

DSD: AGS Schulung am 06.10.2023 & 19.10.2023

Es fand wochentlich eine Fortbildung Gber Themen seltener endokriner Erkrankungen statt. Die
Fortbildungen waren zum Teil Gber die Landesarztekammer mit 1 Fortbildungspunkt zertifi-

ziert.

Charakterisierung der Ulmer Kohorte von Patienten mit biallelischen Varianten im LEPR-
Gen, 11.01.2023

Vorstellung der S2e-Leitlinie "Diagnostik des Wachstumshormonmangels im Kindes- und
Jugendalter", 08.02.2023

Gentherapie in einem praklinischen Modell der Lipodystrophie, 22.02.2023

A mouse model of human mitofusin 2-related lipodystrophy exhibits adipose-specific mito-
chondrial stress and reduced leptin secretion, 08.03.2023

Neue Gene als Ursache fir eine monogene Adipositas (ASIP, HTR2C, 22.03.2023
Vorstellung von Hydrocortison-Praparaten fir die Cortisol-Ersatztherapie, 05.04.2023
Liraglutid bei genetischer/zentraler Adipositas, 12.04.2023

Referenzwerte fir Leptin im Kindes- und Jugendalter, 19.04.2023

Once-Weekly Semaglutide in Adolescents with Obesity, 26.04.2023

Sprache und Diabetes, 03.05.2023

Characterization and Clinical Association of Autoantibodies Against Perilipin 1 in Patients
With Acquired Generalized Lipodystrophy, 17.05.2023

Crinecerfont — neue Therapieoption fir AGS am Horizont, 24.05.2023
Sekundarpravention Diabetes mellitus Typ 1, 31.05.2023

Vorstellung SOP’s fir die Versorgung von Patienten mit seltenen endokrinen Erkrankungen,
07.06.2023

NRoBz1-Related Adrenal Hypoplasia Congenita, 14.06.2023

Lipddem: Paradigmenwechsel und Konsens, 05.07.2023

Systematische Literaturrecherche und Evidenzbewertung nach GRADE, 26.07.2023
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Chronic treatment of congenital leptin deficiency — Ergebnis und Resimee eines 3-monati-
gen Forschungsaufenthalts in Cabridge, 11.10.2023

Bardet-Biedl-Syndrom, 18.10.2023

Leptin reduziert die Glukoneogenese und die Verfugbarkeit von Glukoneogenesesubstraten
in Patienten mit Lipodystrophie, 25.10.2023

Kardiovaskulare Risikofaktoren bei Kindern/Jugendlichen mit Diabetes mellitus Typ 1:
Screening und Therapie, 08.11.2023

Innere Medizin |

Klinikfortbildung Innere Medizin I, wochentlich, Mittwoch 13:00-14:00, offen fir interne und
externe Teilnehmer, 17 Veranstaltungen im Jahr 2023

Gastroenterologisch / Endokrinologisch / Chirurgisches Kolloquium: Diabetes Mellitus Typ2
—multimodale Therapieoptionen 2023; 26.04.2023

ZSTETS

Innere Medizin |

Klinikfortbildung Innere Medizin I, wochentlich, Mittwoch 13:00-14:00, offen fir interne und
externe Teilnehmer, 17 Veranstaltungen im Jahr 2023

Highlights ASH 2022; 18.01.2023

140. Onkologisches Kolloquium: Innovative Ansatze in der Gynakologischen Onkologie;
08.02.2023

141. Onkologisches Kolloquium: Multimodale Diagnostik und Therapie des cholangiozellula-
ren und hepatozelluldren Karzinoms; 08.03.2023

142. Onkologisches Kolloquium: Zellulare Therapie und bispezifische Antikorper im Kindes-
und Erwachsenenalter; 19.04.2023

143. Onkologisches Kolloquium: Sarkomzentrum des CCCU — aus verschiedenen Perspekti-
ven; 03.05.2023

144. Onkologisches Kolloquium: Thorakale Malignome — Interdisziplinaritat in Diagnostik
und Therapie; 24.05.2023

146. Onkologisches Kolloquium: Therapieoptionen beim alteren Patienten mit soliden Tu-
moren und hdmatologischen Neoplasien; 27.09.2023

147. Onkologisches Kolloquium: Das Urothelkarzinom — Multimodale Therapie; 11.10.2023
Onkologische Prazisionschirurgie durch innovative Bildgebung —Die i 2SOUL-Initiative des
Universitatsklinikum Ulm; 28.06.2023

148. Onkologisches Kolloquium: Liquid Biopsy bei soliden Tumoren: Welchen Stellenwert
hat sie im Alltag schon? 29.11.2023

149. Onkologisches Kolloquium: Innovative Kopf-Hals-Onkologie; 13.12.2023

5. Ulmer Informationstag fir familidren Brust und Eierstockkrebs; 01.07.2023

Symposium Highlights EHA/ ICML 2023; 05.07.2023

Gastro-Forum ULM: VISZERALMEDIZINISCHE HERAUSFORDERUNGEN — WO STEHEN
WIR 20237 30.09.2023

10. Ulmer Herbstsymposium PROGRAMM Senologie und Gyn-Onko UPDATE; 07.10.2023
Symposium Highlights ESMO 2023; 15.11.2023

Endoskopie-Forum Ulm; 28.-29.11.2023
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Innere Medizin |

Klinikfortbildung Innere Medizin I, wochentlich, Mittwoch 13:00-14:00, offen fir interne und
externe Teilnehmer, 18 Veranstaltungen im Jahr 2023

Gastroenterologisch / Endokrinologisch / Chirurgischen Kolloquium: Individualisierte Thera-
pie des lokal begrenzten Rektumkarzinoms — eine Podiumsdiskussion; 27.09.2023
Gastroenterologisch / Endokrinologisch / Chirurgisches Kolloquium der Universitat Ulm:
Eine Zyste im Pankreas —was nun? 22.11.2023

Gastroenterologisch / Endokrinologisch / Chirurgisches Kolloquium: Rationale Diagnostik
und Therapie der Divertikulose und Divertikulitis; 22.03.2023

Symposium Highlights Amerikanischer Krebskongress 2023; 21.06.2023

145. Onkologisches Kolloquium: Multimodale Diagnostik und Therapie des Pankreaskarzi-
noms; 19.07.2023

19. Update der aktuellen Kongresse der Klinik fir Innere Medizin |; 12.07.2023

ZSNE & ZSNME
Donnerstagsfortbildungen inklusive M&M-Konferenzen:

12.01.2023 Embolisation der A. meningea media: eine Therapieoption beim chronischen
Subduralhamatom?

19.01.2023 Frau Dr. S. MUller, ZSNE und ZSNME - eine Ubersicht Gber den gegenwartigen
Stand und neue Entwicklungen.

26.01.2023 Frau Nabilah Rahmen (Gastwissenschaftlerin) zum Thema: Neuropsychologische
Defizite nach COVID-19

02.02.2023 Dr. Laible Vendse Thromboembolie - spezielle Aspekte bei Tumorpatienten
07.02.2023 Dr. EImas "Immunadsorption und Plasmapherese bei Stiff-Person-Syndrom -
Eine Bewertung der Wirksamkeit und Sicherheit anhand einer Fallserie mit 7 Patienten"
14.02.2023 Herr Dr. Vardakas und Frau Senel zum Thema ,MS-Mimics: Der Fall einer selte-
nen Differenzialdiagnose".

23.02.2023 Herr Dr. Wagner und Herr Dr. Radermacher : Erh6hung der kardialen Troponine -
immer Zeichen eines akuten Koronarsyndroms?

02.03.2023 Dr. Brenner Kausaltherapeutische Ansatze bei der Lafora-Krankheit

09.03.2023 Herr Schneider (Neuroradiologie) zum Thema: Stent-Systeme in der Neuroradi-
ologie.

16.03.2023 Dr. Lule: "Quantitative Bestimmung der Blicktrajektorien wahrend der Erken-
nung emotionaler Gesichter bei der Amyotrophen Lateralsklerose"

23.03.2023 Dr. Miller: Pulswellenanalyse- ein Biomarker zur Bestimmung des " biologischen
GefdlRalters"

06.04.2023 Dr. Erhardt: Post-Covid-Ambulanz und laufende Studien im RKU

13.04.2023 Dr. Fangerau:"Immuntherapie der Myasthenia gravis - neue Leitlinie 2023"
20.04.2023 MRT (DTI)-Bildgebung bei klinischen Kohortenstudien: Wege zur Optimierung
der Datenakquisition und -analyse

28.04.2023 Aktigraphie und der Messung von Aktivitatsparametern in der Neurologie: Dr.
Filardi, Schlafforscher aus der Arbeitsgruppe von Prof. Logroscino (Tricase/Bari, Italien)
27.04.2023 Dr. R. Kassubek: Idiopathische intrakranielle Hypertension — Diagnostik,
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e 04.05.2023 Prof. Ludolph:,Neuigkeiten zur Diagnose und Therapie der ALS"

e 11.05.2023 Dres. K. Lindenberg/PD. Dr. M. Laible: Polyneuropathie mit seltener, aber behan-
delbarer Ursache

e 25.05.2023 Dr. Lindenberg "Komplikationsreicher Verlauf nach Hemikraniektomie bei
malignem Mediainfarkt links"

e 01.06.2023 Frau Erz / Herr Mollner: Diagnostische Gerinnung mittels Clot Pro und Interpreta-
tion der Ergebnisse

e 15.06.2023 Neuigkeiten in der Therapie des Typ 2 Diabetes, Dr. Heni, Innere Medizin

e 22.06.2023 Hereditdre Ataxie 2 Fallvorstellungen, Dr. Gadelkareem, & Update zu Here-
doataxien

e 20.06.2023Dr. S. Witzel: Populationsbasierte Evidenz fir die Verwendung von Serum-Neu-
rofilamenten als individuelle diagnostische und prognostische Biomarker bei Amyotropher
Lateralsklerose - Ergebnisse der NF-ASSESS Studie

e 06.07.2023 Prof. Uttner ,Klinische Untersuchung der héheren Hirnleistungen*.

e 13.07.2023 Dr. Vardakas "Neurochemische Biomarker beim therapierefraktaren MS-Schub -
Eine Subanalyse der IAPEMS-Studie".

e 20.07.2023 Prof. Dr. Rosenbohm: " Neue Therapieoptionen bei Myotoner Dystrophie ".

e 27.07.2023 Dr. K. Kreiser: "Aktuelles zur Aneurysmatherapie"

e 10.08.2023 Dr. S. Miller: "Aktuelle Stroke Studien"

e 17.08.2023 Dr. F. Becker "Aktuelles zur Neurostimulation bei therapierefraktarer Epilepsie"

e 24.08.2023 Fallvorstellung von Station M K. Kirchmeier & A. Mahmoud

e 31.08.2023 Dr. Bausewein " posteriore kortikale Atrophie "

e 07.09.2023 Dr. Laible "Neutropenie"

® 14.09.2023 Dr. J. Kassubek + Dr. Miller: "Neurobildgebungs-Signatur bei Cgorfy2-assoziier-
ter Amyotropher Lateralsklerose: Ein Beispiel fir das Potential multiparametrischer MR-
Bildgebung"

e 21.09.2023 Dr. Lewerenz "Multizentrische Generierung moderner Liquorreferenzwerte in-
nerhalb von CONNECT-GENERATE"

e 05.10.2023 Dr. Erhart ,CXCL13 bei neurologischen Erkrankungen — was sagt es aus und wann
ist es sinnvoll?"

e 12.10.2023 Dr. Becker: ,SRSE und Ketogene Didt — Update und Therapieempfehlung"

® 19.10.2023 Dr. Rosenbohm: Neue Therapieoptionen beim M. Pompe.

e 26.10.2023 Gadelkarem: Dr. Seltene Manifestation einer Infektion.

e 02.11.2023 Frau Teumer u. Frau Lenker: Eine seltene Komplikation der Meningoenzephalitis.

e 16.11.2023 Dr. Wurster: Post-COVID in der Neurologie und Psychiatrie.

e 23.11.2023 Dr. Miller: Die Oceanic stroke Studie

e 30.11.2023 G. Bernhard Landwehrmeyer, Somatische Expansion bei der Huntington-Krank-
heit — neue Interventionsansatze

e 07.12.2023 Dr. Schuster : Vorschldage zum Design zukinftiger ALS Studien —was wir aus un-
seren lITs lernen kdnne

e 14.12.2023 Prof. Viardot "CAR T-Zellen"

e 21.12.2023 Dr. Herion ,Postiktale Aggressivitdt - Pravalenz und Risikofaktoren®"
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11.01.2023 PD Dr. Joji Kuramatsu, Erlangen: Acute management of intracerebral haemor-
rhage and perspectives beyond,

18.01.2023 Prof. Tim Magnus, Hamburg: ,Between stroke and inflammation"

25.01.2023 PD Dr. Tobias Ruck, Dusseldorf ,,Update on myositis and myasthenia gravis: clini-
cal and scientific insights",

26.01.2023 Epilepsiechirurgische Fallkonferenz

01.02.2023 ,Brain network imaging to understand the behavioural impact of stroke lesions
and cerebral small vessel disease",

09.02.2023 Symposium Im Rahmen der Besetzung einer W3-Professur(mit Leitungsfunk-
tion)fir Neurologie mit dem Schwerpunkt Neurodegeneration in der Klinik fir Neurologie

der Medizinischen Fakultat der Universitat Ulm

O

O

Prof. Dr. Norbert Briggemann, Lubeck , Bedeutung von pathophysiologisch-orientierter
Bildgebung fir die Diagnostik und Therapie neurodegenerativer Bewegungsstorungen
Prof. Dr. Bjorn Falkenburger, Dresden, Stadiengerechte Therapie der Parkinson-Krank-
heit - Visionen fir 2030"

Prof. Dr. Christine Klein, Libeck, Reduzierte Penetranz bei Neurodegeneration: Mecha-
nismen endogener Krankheitsprotektion

Prof. Dr. Brit Mollenhauer, Géttingen und Kassel, Multimodale Biomarkerfir Praventi-
onsstudien bei M. Parkinson

Prof. Dr. Veit Rothhammer, Erlangen, Synergistische Therapieansatze fir Neurodegene-
ration und Inflammation

Prof. Dr. Lucas Schirmer, Mannheim, Degenerative Signaturen chronisch-entzindlicher
neurologischer Erkrankungen

Prof. Dr. Jochen Weishaupt, Mannheim, Vom Gen zur Therapie - Interdiszipilnare Versor-
gung, Erforschung und Therapleentwickiung bei neurodegenerativen Erkrankungen
Frau Prof. Dr. Beate Winner, Erlangen Translation in Neurodegeneration

e 10.02.2023 Besetzung einer W3-Professur (mit Leitungsfunktion) fir Vaskulare Neurologie
in der Klinik fir Neurologie der Medizinischen Fakultat der Universitat Ulm

O

O

Prof. Dr. Silke Walter, Homburg, Schlaganfallsmanagement: eine Netzwerkaufgabe
Prof. Dr. Karl Georg Hausler, Wirzburg, Faszination Vaskuldre Neurologie - Personlicher
Ruckblick und Ausblick

PD Dr. Joji Kuramatsu, Erlangen: Hdmorrhagischer Schlaganfall - von Akuttherapie bis
Neurodegeneration

apl. Prof. Dr. Jens Minnerup, Miunster, Grenzen Uberwinden fir die Vaskulare Neurologie
der Zukunft

PD Dr. Sven Poli, Tibingen, Hand in Hand - Herz und Hirn. Interdisziplindre Evaluation,
Biomarkerund Sekundarprophylaxe nach ESUS (Embolic Stroke of Undetermined
Source), TIA und Zentralarterienverschluss

Prof. Dr. Gotz Thomalla, Hamburg, Bildgebungsbasierte klinische Forschung in der vas-
kuldren Neurologie - Von Steuerung der Akuttherapie zu Netzwerkstorungen bei zereb-
raler Mikroangiopathie

e 08.02.2023 Prof. Johannes Levin, Minchen, ,Biomarker in drug development for neuro-

degenerative diseases"
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DZNE progress Meetings:

17.01.2023 Francesco Roselli: overview of AG Roselli activities, Diana Wiesner: NPFF-neu-
rons in ALS: mouse models and human pathology, Jelena Scekic-Zahirovic: MCH-neurons in
ALS: vulnerability and connectivity, Sruthi Krishnamurthy: disruption of the ANGPTL system
in ALS

07.02.2023 Francesco Roselli: overview of AG Roselli activities; Prof. Tobias Boeckers: pro-
gress of AG Boeckers; prof. Sarah Jesse: "Lecanumab: breakthrough or no breakthrough in
AD treatment"

07.03.2023 Prof. Karin Danzer: progress of AG Danzer; Dr. Tripke: Mitochondrial genome
study in blood of maternally-inherited ALS cases

04.04.2023 Prof. Luc Dupuis (in person): updates on Dupuis’lab work on ALS genetics and
metabolism; Dr. Catanese: transcriptional and synaptic signatures of ALS

09.05.2023 Progress Oeckl group (Patrick Oeckl); Excellence initiative (Karin Danzer); Ongo-
ing short clinical trials (Lindenberg/Neueder)

13.06.2023 Progress Freischmidt group; progress in ALS genetics (Simon Witzel); a digital
archive of ALS CSF (Klose)

22.07.2023 Christina Lang: sleep disturbances in ALS; Alberto Catanese: ALS transcriptional
signatures and Jelena Scekic Zahirovic: extrapyramidal involvement in FUS-ALS

12.09.2023 Joachim Schuster (update on RAS-ALS reanalysis); Prof. Annika Herwig: re-
search at the Neurobiology Institute-Ulm University; Oumayma Aousji: clinico-pathological
correlations of synaptic loss in the spinal cord of ALS patients

10.10.2023 Francesco Roselli: progress of AG roselli; Jan Kassubek: neuroimaging progress;
Jialei Song/AG Kndll: SRF in ALS-final presentation

07.11.2023 Prof. Boeckers: progress of AG Boeckers; Dr. Michael Schoen / Dr. Vivian Noeth
hot topics of the AG Boeckers

13.12.2023 Hypothalamus and sleep defects in ALS (C. Lang and Luc Dupuis); discussion
with participants on further projects (cognition, imaging, clinical trials) related to sleep;
Summary of TargetALS/HICALS results and projects (F. Roselli); discussion with participants
on further projects related to metabolism and hypothalamus

27.04.2023 Eréffnungsveranstaltung Station H

03.05.2023 Dr. Katharina Vill, SMA screening in Germany

17.05.2023 Spinale Muskelatrophie und moderne Therapien, Dr. Claudia Weiss

17.05.2023 Prof. Dr. Angela Kaindl (Berlin), Genetic Epilepsies

07.06.2023 Prof. Dr. Philip van Damme, Understanding ALS disease heterogeneity using pa-
tient-derived models

05.07.2023 Dr. Maura Malpetti (Cambridge), Synaptic alterations in neurodegenerative dis-
eases by PET?

28.-30.09.2023 Facharztrepetitorium

21.06.2023 Prof. Dr. Claudio Bassetti (Bern): ,Sleep by the brain, for the brain"

28.06.2023 Dr. Hermann Rostock, Pathophysiologie der (FUS-)ALS: gain-of-function vs. loss
-of-function und was bedeutet dies fur die klinische Translation?

06.-07.07.2023 2nd FrequALS consortium meeting

10.07.2023 Liquordiagnostik - Kurs Ulm (Grundlagen und interaktive klinische Fallbeispiele)
25.11.2023 1. UImer EEG - Grundlagenseminar / 2. Ulmer EEG Seminar
17.03./26.05./21.07./22.09./24.11./08.12.2023 Myopathologische Fallkonferenzen
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e 19.07.2023 Fallkonferenz Schlafmedizin
e 18.10.2023 INSERM-Treffen: Didier Samuel INSERM - Vorstand vor Ort
e 10.10.2023 Epilepsiechirurgischen Fallkonferenz, Dr. J. Wagner, Dr. Becker
e 25.11.2023 Neurologiesymposium
e 18.12.2023 3.online Konferenz im Subnetzwerk: Huntington/choreatiforme Bewe-
gungsstorungen des DRN-RNDs: neue Interventionsansatze bei der Huntingtonerkrankung
e 13.-14.10.2023 18.Tagung aul3erklinische Beatmung Kinder und Kleinkinder
e 05.10.2023 3. Ulmer PMDS Symposium
® 27.04.2023 ALS-FTLD Register Schwaben:
o Vorstellung der aktuellen Zahlen und der Qualifikation fir Mitautorenschaft (Dr. Pe-
ter/Prof. Rosenbohm)
ODz1 - ALS in Deutschland (Dr. Ruf)
Coping Strategien bei ALS (Prof. Lulé)
Neuzulassung ASO fur SOD1 in USA (Prof. Ludolph)
atural history data ALS registry Swabia 2015-2022 (DGM Beitrag 2023) (Prof. Rosen-
bohm)
e 29.11.2023 Treffen der Kooperationspartner des ALS-FTLD-Registers:
o 1. Aktuelle Zahlen des Registers (Prof. Nagel/Prof. Rosenbohm/Dr. Peter)
o 2.Schlaf beider ALS - Dr. Christina Lang
o 3. Tofersen-Anwendungsbeobachtung bei der ALS - Dr. Maximilian Wiesenfarth
O

O O O O

4. Serum Neurofilamente als Surrogatmarker bei ALS - Biomarkerdaten aus dem Regis-
ter - Dr. Simon Witzel

Zusdtzlich wéchentlich: PJ-Seminare

ZSH
e 17.02.2023 Kolonics; Freitagsfortbildung
e 24.02.2023 Mack; Freitagsfortbildung
e 03.03.2023 Melnic; Freitagsfortbildung
e 17.03.2023 Nunn; Freitagsfortbildung
e 24.03.2023 Ouerghemmi; TAVI bei reiner Al - JenaValve
e 31.03.2023 Paukovic; Moderne Diabetestherapie
®  07.04.2023 Preiskorn; Freitagsfortbildung
® 14.04.2023 von Sanden; Freitagsfortbildung
e 21.04.2023 Scheffler; Aortenklappeninsuffizienz
e 28.04.2023 Schneider C.; Schwangerschaftshypertonie
e 05.05.2023 Stahl; Carotis-US
e 12.05.2023 Schosser; Freitagsfortbildung
e 19.05.2023 Tesfay; CSR
e 26.05.2023 Teumer; Tirzepatid
e 02.06.2023 Naggar; Herzinsuffizienz
e 09.06.2023 Andrel3; Vorstellung eigener Forschungsergebnisse
e 16.06.2023 Bruf3; Eisen
e 23.06.2023 D'Almeida; Pupillometrie
e 23.06.2023 Felbel; MINOCA
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e 30.06.2023 Gassert; OAK Krebs

e 07.07.2023 Groger; Freitagsfortbildung

e 14.07.2023 Gundlach; Bempedoinsdure

e 21.07.2023 Schésser; PCSKg-Inhibitoren

e 28.07.2023 Jahiu; Freitagsfortbildung

e 04.08.2023 Joncour; Freitagsfortbildung

e 11.08.2023 Karatas; Freitagsfortbildung

e 18.08.2023 Kirindi; Freitagsfortbildung

e 25.08.2023 Keckia; Freitagsfortbildung

e 01.09.2023 Katoy; Freitagsfortbildung

e 08.09.2023 Keckia; ECLS-Schock

e 15.09.2023 Koloniic; ScienceBuster

e 22.09.2023 Katov; CASTLE-TX

e 29.09.2023 D'Almeida; MULTISTARS-AMI
e 06.10.2023 Nunn; STEP-HF

e 13.10.2023 Paukovitsch; MI-Forschung

e 20.10.2023 Von Sanden; ASD/PFO

e 27.10.2023 Scheffler; CASTLE-HTX

e 03.11.2023 Schneider C; Ventrikuldre Tachykardien
e 10.11.2023 Stahl; Hyponatriamie-Studie

e 17.11.2023 Teumer; Sek. Hypertonie

e 24.11.2023 Andrel3; Aufschub nicht-notfallmaf3iger Eingriffe
e 01.12.2023 Ariaye; SELECT

e 08.12.2023 Bozic; Hydrocortison im CPAP
e 15.12.2023 Brul3; Schockraum

e 22.12.2023 Chia-Gil; Stentpolymere
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5. Darstellung der MaRnahmen zum strukturierten Austausch Gber Thera-
pieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen Zentren fir Sel-
tene Erkrankungen

Das ZSE ist federfihrend im Kompetenzzentrum Baden-Wurttemberg, Gber das ein geordneter und
enger Austausch der Zentren in Baden-Wirttemberg stattfindet.

Das ZSE Ulm ist auf3erdem in der deutschlandweiten AG ZSE verknUpft. Hier findet in regelmafigen
Hybrid-Treffen ein Austausch zwischen allen dt. ZSE statt.

Auch ist das Universitatsklinikum Ulm Konsortialpartner des Use Case "Collaboration on Rare Dise-
ases" (CORD-MI), im Konsortium DIFUTURE: Data Integration for Future Medicine (DIFUTURE
Medizininformatik-Initiative).

AulRerdem ist das ZSE Ulm wie bereits oben beschrieben, als Konsortialpartner des aus dem Innova-
tionsfond des G-BA gefdrderten Forschungsprojekt ZSE-DUO beteiligt.

Im deutschlandweiten Modellvorhaben Genomsequenzierung ist das ZSE Ulm ebenfalls integriert.

ZSLDPE

Innere Medizin |

e KEKS (Patienten- und Selbsthilfe-Organisation fiur Kinder und Erwachsene mit kranker Speise-
rohre): Expertenaustausch zu Osophagusatresie.

e Die Sektion Kinderchirurgie wurde gemeinsam mit der Kinderurologie als ERN in das Netzwerk
eUROGEN aufgenommen.

ZSTETS
Innere Medizin |
e Standort des neuen NCT Sidwest
e Netzwerk comprehensive cancer centers
e Netzwerk ZPM
e Deutsches Netzwerk fir Personalisierte Medizin (DNPM, Prof. Seufferlein)

ZSEE

Innere Medizin | und Pddiatrie
e Expertenmeeting Lipodystrophie Prof. Wabitsch/ Prof. Heni
e Online Fallkonferenzen ASIM (Arbeitsgruppe fir Angeborene Stoffwechselstérungen) ein-
mal pro Quartal
e 25.05.2023 Projektgruppe Lipodystrophie/ Minchen
e Leitung der AG ENDO Sud mit regelmal3igen Treffen in Ulm (Horsaal) und virtuellen Treffen
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e Siddeutsches Padiatrisches SZT Audit ,Sterne des Sudens", 13.11.2023 in Freiburg im Breis-

gau, 11:00 bis 17:00 Uhr

e Virtuelles Treffen der Mitglieder des NetsOS-Netzwerkes fir seltenen Knochenerkrankun-

gen, 24.8.2023, 17:00-19:00 Uhr

ZSHI

Externe Visite durch RKU in SPZ-GOppingen ca. 1x pro Monat
Interdiszipl. Fallkonferenzen ZMK3 und ZMKg mit BWK-UIm ZSH

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

PAS&ZT (AG fir padiatrische Stammzell- und Zell-Therapie der GPOH)

API (Arbeitsgemeinschaft fur Padiatrische Immunologie)

AG Neugeborenen-Screening der API

Inborn Error Working Party der EBMT

European Society of Immunodeficiencies

WP-SAA (Working Party Aplastic Anemia der EBMT

International PNH Interest Group (IP1G)

Arbeitskreis Klassische Hamatologie der DGHO

Offizielle Mitgliedschaft in ERN-RITA, DRN-RITA und ERN EuroBloodNet seit 01.01.2022
Cost Actions (European Cooperation in Science and Technology) CA22119 “"HELIOS”

Benennung der Patientenorganisationen, mit denen krankheitsspezifisch zusammengearbeitet wird

TIF (Thalassaemia International Federation)

IST e.V. (Interessengemeinschaft Sichelzellkrankheit und Thalassamie)

SAM (Seltene Anamien Deutschland e.V.)

dsaie.V. (Patientenorganisation fir angeborene Immundefekte)

Aplastische Andmie e.V.

Stiftung Lichterzellen

DEGETHA (Deutsche Gesellschaft fir Thalassamie und alle seltenen Erkrankungen (SE))

ZSNE & ZSNME

ERN-RND (ZSNE) und ERN-NMD (ZSNME) mit hier jeweils Mitgliedschaft im Member
Board, sowie bei ERN-RND auch Koordination der Disease Group (DG) Huntington/cho-
rea (Prof. Landwehrmeyer) sowie DG: transition und DG: Neuroreha,

Abhalten von Webinaren sowie Besprechungen von Fallen in CPMS,

Mitgliedschaft: DRN-RND (ZSNE) sowie DRN-NMD ( ZSNME) mit im DRN-RND

Koordinatorenschaft der Subnetzwerke: atypische Parkinsonsyndrome, Huntington/cho-
reatiforme Bewegungsstorungen sowie FTLD; hier Fallkonferenzen und Fortbildungen,

Mitgliedschaft im DRN-seltene Epilepsien (ZSNE)
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e Mitarbeit in wissenschaftlich fachlichen Netzwerken (DRN-RND, ERN-RND, ERN-Euro-
NMD), sowie weiteren Netzwerken: MND-Net, epidemiologisches ALS-REgister Schwa-
ben, FTLD-Konsortium, FTLD -Register, Huntington -Netzwerk EHDN, neurovaskuldres
Netzwerk Ost-Wirttemberg, Myotrophe Dystrophie: MD-NET mit teilweise Fallkonfe-
renzen [Fortbildungen/Erstellung von Konsensuspapieren (MND-NET)

e Maligne Hyperthermie: MH-Register, PD und seltene Parkinsonvarianten: Kom-
petenznetz Parkinson

e Seltene Epilepsien: Europaisches Schwangerschaftsregister, Autoimmunence-
phalitiden: GENERATE

e ALS, MND: Ambulanzpartner, PSP : PRO-PSP, Myositis: Myositis-Netz, Mito-
chondriopathien: Mito-NET

ZSH

e Heart Failure Unit (HFU) mit Uniklinik Heidelberg

e LMU Minchen, Medizinische Klinik und Poliklinik |

e Deutsches Herzzentrum Minchen

e Universitatsklinikum Heidelberg, Klinik fir Kardiologie, Angiologie und Pneumo-
logie

e Universitatsklinikum Augsburg, Abteilung fir Kardiologie;

e Robert-Bosch-Krankenhaus Stuttgart, Abteilung fir Kardiologie und Angiologie

e Alb-Donau-Klinik Ehingen, Abteilung fir Innere Medizin und Kardiologie

e Stifungsklinikum Weif3enhorn, Innere Medizin |

e Klinikum Heidenheim, Medizinische Klinik Il

e Klinikum Memmingen, Abteilung fir Kardiologie

e Kreisklinik GUnzburg, Abteilung fir Kardiologie

e Klinik Krumbach, Abteilung fir Kardiologie und Angiologie

e Herzklinik Ulm

e Gemeinschaftspraxis fir Innere Medizin und Dialyse, Friedrichshafen

ZSD = bleibt leer
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6. Anzahl der humangenetisch gesicherten Diagnosen gegenuber bisher
unklaren Diagnosen

Das ZSE Ulm fuhrt humangenetische Laboranalysen sowohl fir Patient*Innen des Universitatsklini-
kums Ulm, als auch auf Veranlassung fir externe Patient*innen.

Die Angaben zu den humangenetisch gesicherten Diagnosen gegeniber den bisher unklaren Diagno-
sen fUr das Jahr 2023 sind vergleichbar mit den Angaben aus dem Vorjahr.

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

Innere Medizin |
Heriditare Pankreatitis: Durchfihrung von 20 Analysen in 2023 und davon wurden 3 positive Falle
identifiziert.

ZSSK
Fir diese Erkrankungsgruppe ist die Definition nicht anwendbar, geschatzt sind ca. 9o% der kongeni-
talen Knochenerkrankungen molekular aufgeklart.

ZSNE & ZSNME

Im neuromuskularen Bereich liegt die Quote schatzungsweise bei ca. 20-30% (hier werden die Diag-
nosen auch primar oder unter Zuhilfenahme muskelbioptischer/elektrophysiologischer Befunde ge-
sichert.

Im neurodegenerativen Bereich (bspw. der Huntingtonerkrankung) oder bei anderen Erkrankungen
(z.B. Neurofibromatose) teilweise bis zu 100%.

ZSD
Die im Zentrum betreuten seltenen Erkrankungen werden Uberwiegend nicht genetisch diagnosti-
ziert, weil es sich um seltene, aber nicht monogen vererbte Erkrankungen handelt.

ZSEE
Ca. 20% der Patienten mit V.a. DSD, genetischer Adipositas oder Lipodystrophie-Erkrankung bei de-
nen eine genetische Diagnose gestellt werden kann.

ZSTETS

Frauenheilkunde
10-20% i.R. der Tumor-Risiko-Sprechstunde.
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7. Leitlinien und Konsensuspapiere mit Beteiligung des ZSE

7.1 Fac

ZSLDP

hzentren ZSE Ulm

E

Innere Medizin |

Federfihrung , Therapie der autoimmunen Pankreatitis" im Rahmen der S3-Leitlinie Pankre-
atitis der DGVS (A. Kleger).

Mitarbeit an der europdischen Leitlinie der UEG zur IgG4-assoziierten Erkrankungen (A. Kle-
ger).

Mitarbeit an der IAP (International Ass. Pancreatology) zur Leitlinie Autoimmune Pankreati-
tis (A. Kleger).

Mitarbeit Leitlinie "Pancreatic exocrine insufficiency" (A. Kleger, L. Perkhofer).

ZSTETS

Innere Medizin |

Exokrines Pankreaskarzinom, AWMF 032-0100L
Plattenepithelkarzinome und Adenokarzinome des Osophagus, AWMF 021-0230L
Kolorektales Karzinom, AWMF 021-0070L
Magenkarzinom, AWMFo032-0090L
Neuroendokrine Tumore, AWMF 021-026
Humangenetische Diagnostik und Beratung 218-322
o Rainer Siebert, Humagenetik
Hepatozelluldres Karzinom, AWMF 032-0530L

ZSEE
Pddiatrie
e S3-Leitlinie ,Schilddrisenkarzinom" (AWMF 031-0560L)
e Sak-Versorgungsleitlinie ,Empfehlungen fur die strukturellen Voraussetzungen der padiat-
risch onkologischen und hamatologischen Versorgung"
e Sok-Leitlinie ,Langzeitnachsorge nach Krebs im Kindes- und Jugendalter" (AWMF 025-003)
e ,Kraniopharyngeom im Kindes- und Jugendalter" (AWMF 025-026)
e International Guideline Harmonization Group ,Metabolic Syndrome after Childhood Can-
cer"
e S3-Leitlinie Therapie und Pravention der Adipositas im Kindes- und Jugendalter
e S3-Leitlinie Diagnostik, Therapie und Verlaufskontrolle des Diabetes mellitus im Kindes- und
Jugendalter
Podcast

Aktuelle Projekte: Podcast: Nachsorge von Krebserkrankungen im Kindes- und Jugendalter
mit Fokus Endokrinologie.
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Kooperationen

e Endo-ERN

e ECLip

e DSD Care

e DGKED bzw. DGPAED

ZSH
e Mitgliedschaft in der Leitlinienkommission der DGPK durch Oberarzte Kinderkardiologie
(pulmonale Hypertonie, padiatrische Onko-Kardiologie).

ZSNE & ZSNME

e Chorea/Morbus Huntington (Prof Landwehrmeyer, 2023)

e Europaische Leitlinien fir das Phelan Mc Dermid Syndrom (Prof. Jesse, 2023) inklusive clini-
cal synopsis, surveillance scheme und emergency card.

e Nationale Leitlinienmitarbeit: Prof. Ludolph (ALS), Prof. Kassubek (idiopathisches Parkin-
sonsyndrom), Prof. Tumani (Lumablpunktion und Liquordiagnostik), Prof. Otto (Demenzen)

e Mitarbeit in ERN-Euro-NMD, ERN-RND; erwdhnt in diversen jahrlichen Klinikberichten so-
wie auf Homepage der Klinik

ZSSK
e Osteopetrosis Consensus guidelines for diagnosis, therapy and follow-up. (https://e-
sid.org/layout/set/print/content/view/full/14267)
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8. Studien mit Beteiligung des ZSE

8.1 Fachzentren ZSE Ulm

ZSLDPE

Innere Medizin |

DHC-R

Prospektives Deutsches Hepatitis C Register (Leberstiftungs GmbH)
NIS-Studiennr.: 2493

2014 — laufend

German PBC Kohort

Prospective, multicenter cohort study on primary biliary cholangitis (Leipzig)
NCTo4076527

2020 — laufend

PanCAlert

Erforschung eines Multimarker-Tests zur Friherkennung von Bauchspeicheldrisenkrebs im Stuhl
BMBF Verbundprojekt: 13GWo4o05

04/2022 — laufend

NUT-2/PBC

Double-blind, randomised, placebo-controlled, phase Il dose-finding study comparing different
doses of norucholic acid tablets with placebo in the treatment of primary biliary cholangitis in pa-
tients with an inadequate response to ursodeoxycholic acid

EudraCT: 2021-001431-56

04/2023 - laufend

INDIGO - A Phase 3 Study of Obexelimab in Patients With IgG4-Related DiseaseA Phase 3, Mul-
ticenter, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Study to Evaluate the Efficacy and Safety
of Obexelimab in Patients With IgG4-Related Disease (INDIGO)

ClinicalTrials.gov Identifier: NCTo5662241

09/2022 - laufend

GerPaCyst - Es handelt sich um eine prospektive Registerstudie fUr Patienten (unter Beobachtung
oder vor —und nach Resektion) mit Verdachtsdiagnose IPMN, MCN oder SPPT ohne studienbe-
dingte Interventionen. Primares Ziel der Studie ist es, die naturliche Biologie von IPMNs (Haupt-,
Nebengang und gemischte), SCA, SPN und MCNs zu erheben und daraus die Berechnung eines indi-
viduellen Risikomodells zu ermaglichen.

Sekundar streben wir an, die Standardisierung von radiologischen Pankreasprotokollen voranzutrei-
ben.

Tertiar méchten wir eine standardisierte Patientendatenbank zur Erleichterung der Nachsorge in der
eigenen Klinik etablieren.

DRKS00025927 - 09/2023
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ZSEE
Pddiatrie

REAL3 | NN8640-4172 (Wachstumshormon) - Phase Il

NCT02616562

Titel: A randomised, multinational, active-controlled, open-labelled, dose finding, doubleblinded,
parallel group trial investigating efficacy and safety of once-weekly NNCo195-0092

treatment compared to daily growth hormone treatment (Norditropin® FlexPro®) in growth
hormone treatment naive pre-pubertal children with growth hormone deficiency REAL3

Study

REAL4 | NN8640-4263 (Wachstumshormon) - Phase llla

NCTo3811535

Titel: A trial comparing the effect and safety of once weekly dosing of somapacitan with
daily Norditropin® in children with growth hormone deficiency

RM-493-022 (monogene Adipositas) - Verlangerungsstudie von Phase Il oder Il Studien
NCTo03651765

Titel: Long Term Extension Trial of setmelanotide (RM-493) for patients who have completed a trial
of Setmelanotide for the treatment of obesity associated with genetic defects

upstream of the MC4 receptor in the leptin-melanocortin pathway

RM-493-034

NCTo4963231

Titel: A Phase 2, Two-Stage (Open-Label Run-in Followed by Randomized Withdrawal), Double-
Blind, Placebo-Controlled Study of Setmelanotide in Patients With Specific Gene Variants in the
Melanocortin-4 Receptor Pathway

RM-493-035

NCTo5093634

Titel: A Phase 3, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Trial: Multiple Independent Sub-
studies of Setmelanotide in Patients With POMC/PCSKa1, LEPR, NCOA1(SRCa), or SH2B1 Gene
Variants in the Melanocortin-4 Receptor Pathway

RM-493-040

NCTo5774756

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

STEP Young (NN 9536-4512)

NCT o057 26 227

Title: Long-term Safety and Efficacy of Semaglutide s.c. Once-weekly on Weight Management in
Children and Adolescents (Aged 6 to <18 Years) With Obesity or Overweight
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EMR200104_544 (Wachstumshormon) - AWB
NCT: n.a. (online post-marketing surveillance)
Titel: Non-interventional, post-marketing surveillance “Saizen®-online”

ECLip Registry (European Consortium of Lipodystrophies) — Registerstudie
NCTo3553420

Titel: Osse Registry for Patients with Lipodystrophy Run by the European Consortium of
Lipodystrophies (ECLip)

GH-4488 (Wachstumshormon, Adharenzstudie) — NIS

NCT03972345

Titel: Eine nicht-interventionelle, prospektive Studie in Deutschland zur Untersuchung des

Einflusses der Adharenz bei bestehender Wachstumshormontherapie mit Norditropin® auf
~Near Final Height" in einer Patientenpopulation mit isoliertem Wachstumshormonmangel
(iGHD) und Born Small for Gestational Age (SGA)

DSDCare: DRKS: DRKS00022521
Titel: Verbesserung der Versorgung fir Menschen mit Varianten der Geschlechtsentwicklung
(DSD)

Bariatrische Chirurgie

DRKS: DRKS00004196

Titel: Medical and Psychosocial Implications of Adolescent Extreme Obesity:
Weight Loss Surgery in Adolescents with Extreme Obesity

Register-Studien:

e APV:National Adiposity Patients Registry (APV) — UIm site

e AGS Register

e Hypothyreose Register

e DPV:Initiative, die Behandlungsergebnisse fir Menschen mit Diabetes in der Routinethera-
pie durch standardisierte Dokumentation, objektiven Vergleich von Qualitatsindikationen
und durch multizentrische Therapieforschung zu verbessern

e MEASURE Global Registry — Metreleptin Effectiveness and Safety Registry
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Innere Medizin |
Hepatozellulares Karzinom

ABC-HCC (MO42851):

Titel: A Phase llib, randomized, multicen-ter, open-label trial of Atezolizumab plus Bevacizumab
versus transarterial Chemoembolization (TACE) in inter-mediate-stage HepatoCellular Carci-noma
with high disease burden

Zeitraum: 11.04.2022 - laufend

EudraCT-Nummer: 2020-004210-35

EMERALD-3 (Dg910VCo0001):

Titel: A Phase Ill, Randomized, Open-Label, Sponsor-Blinded, Multicenter Study of Durvalumab in
Combination with Tremelimumab + Lenvatinib Given Concurrently with Transarterial Chemoembo-
lization (TACE) Compared to TACE Alone in Patients with Locoregional Hepatocellular Carcinoma
Zeitraum: 01.03.2023 — laufend

EudraCT-Nummer: 2021-003822-54

C044668 (IMbraveis2):

Titel: Phase lll, randomized, double-blind, Placebo-controlled study evaluating Atezolizumab and
Bevacizumab, with and without Tiragolumab, in patients with untreated locally advanced or meta-
static Hepatocellular Carcinoma

Zeitraum: in Planung

EudraCT-Nummer: 2023-503422-39-00

MO42541 (Fa. Roche):

Titel: A phase lll, open-label, randomized study of Atezolizumab with Lenvatinib or Sorafinib versus
Lenvatinib or Sorafinib alone in hepatocellular carcinoma Previously treated with Atezolizumab and
Bevacizumab

Zeitraum: 07.12.2021 - laufend

EudraCT-Nummer: 2020-005231-78

AURORA (AIO-HEP-0419/ass):

Titel: A Phase I, non-randomized, single arm, translational study of CAbozantinib for Patients with
HepatocellUlaR CarcinOma (HCC) Refractory to LenvAtinib Treatment

Zeitraum: 05.05.2022 - laufend

EudraCT-Nummer: 2019-004728-39

1. Cabozantinib nach Progress oder Unvertraglichkeit Lenvatinib mono
2. Cabozantinib nach Progress oder Unvertrdglichkeit Lenvatinib + 10 Kombitherapie
3. Cabozantinib nach Progress oder Unvertraglichkeit Erstlinientherapie (auf3er Sorafinib)
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Cholangiozellulares Karzinom

ADJUBIL

Titel: A Phase Il study of immunotherapy with durvalumab and tremelimumab in combination with
capecitabine or without capecitabine in ADJUvant situation for BlLiary tract cancer

Zeitraum: 10.08.2022 - laufend

EudraCT-Nummer: 2021-002389-41

Brightline-2 (Bl1403-0011):

Titel: A Phase lla/llb, open-label, single-arm, multi-centre trial of Bl 907828 for treatment of patients
with locally advanced / metastatic, MDM2 amplified, TP53 wild-type biliary tract adenocarcinoma,
pancreatic ductal adenocarcinoma, or other selected solid tumours

Zeitraum: 29.03.2023 - laufend

EudraCT-Nummer: 2022-001500-18

Kohorte 1: Biliary tract AdenoCa
Kohorte 2: Pancreatic ductal AdenoCa
Kohorte 3: Lung AdenoCa

Kohorte 4: Urothelial bladder Ca

Bl 1403-0002:

Titel: Eine offene Phase-la/lb-Dosis-Eskalationsstudie zur Kombination von Bl 907828 mit Bl 754091
(Ezabenlimab), gefolgt von Erweiterungskohorten, bei Patienten mit fortgeschrittenen soliden Tu-
moren (MDM2 Inhibitor)

Zeitraum: 10.02.2023- laufend

EudraCT-Nummer: 2019-001173-84

AMG 193 (20210023):

Titel: A phase 1/1b/2 study evaluating the safety, tolerability, pharmacokinetics, pharmacodynamics,
and efficacy of AMG 193 alone and in combination with docetaxel in subjects with advanced MTAP-
null solid tumors,

CCA, PDAC, NSCLC, HNSCC

Pause wegen IVDR-Einreichung seit 15.03.2023

Zeitraum: 08.08.2022- laufend

EudraCT-Nummer: 2021-004764-10

EviDHence:

Titel: Longitudinal retrospective CCA chart review study

(A descriptive, multicenter, international, longitudinal, retrospective, chart review study involving
advanced and metastatic CCA patients)

Stratifizierung: in Ulm nur Pat. mit dem Fam.-namen ,M"

Zeitraum: 24.01.2023- laufend

Phase: NOPH

EudraCT-Nummer: unbekannt
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Neuroendokrine Tumore

CABONEN:

Titel: A phase Il trial of cabozantinib in patients with advanced, low proliferative NEN G3
Zeitraum: 13.07.2023 - laufend

EudraCT-Nummer: 2020-002541-41

SORENTO - CAMURUS (HS-19-675):
Rekrutierungsende: 13.12.2023
Zeitraum: 11.08.2022- laufend
Phase: 3

EudraCT-Nummer: 2021-000849-40

NTRK-Fusionen

REALTRK (iOmedico):

Titel: Registerstudie zur molekularen Testung, Behandlung und Therapiewirkung von Patienten mit
lokal fortgeschrittenen oder metastasierten soliden Tumoren, die eine NTRK1, NTRK2 oder NTRK3-
Genfusion aufweisen

Zeitraum: in Planung

Phase: NOPH

EudraCT-Nummer: unbekannt

ACTICCA-1

Titel: Adjuvant chemotherapy with gemcitabine and cisplatin compared to observation after curative
intent resection of cholangiocarcinoma

Zeitraum: 13.10.2014 - 2023

Phase: llI

EudraCT-Nummer: 2012-005078-70

PaCaReg CCCU (YMO/PAK-0215)

Titel: Eine multizentrische Registerstudie zur Erfassung klinischer, epidemiologischer und biologi-
scher Profile beim duktalen Adenokarzinom des Pankreas

Zeitraum: 12.07.2018 - laufend

Phase: NA

Trial/NCT-No.: 04099134

EDIUM

Titel: Ergebnisqualitat bei Darmkrebs: Identifikation von Unterschieden und Maflinahmen zur fla-
chendeckenden Qualitatsentwicklung

Zeitraum: 01.11.2018 - laufend

Phase: NA

DRKS-ID: 00008724
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AlO-STO-0417 (ehem. Moonlight)

Titel: Modified FOLFOX plus/minus Nivolumab and Ipilimumabin patients with previously untreated
advanced or metastatic adenocarcinoma of the stomach or gastroesophageal junction. A random-
ized phase 2 trial

Zeitraum: 19.11.2018 - laufend

EudraCT-Nummer: 2017-002080-18

DANTE (AIO-STO-0317)

Titel: A randomized, open-label Phase Il efficacy and safety study of Atezolizumab in combination
with FLOT versus FLOT alone in patients with gastric cancer and adenocarcinoma of the oesophago-
gastric junction (MO30039)

Zeitraum: 29.01.2019 - laufend

EudraCT-Nummer: 2017-001979-23

ELDERLY (AlO-KRK-0117)

Titel: Aflibercept and 5-FU vs. FOLFOX as 1st line treatment option for elderly or frail elderly pa-
tients with metastatic colorectal cancer

Zeitraum: 11.03.2019 - 2023

Phase: Il

EudraCT-Nummer: 2017-000329-11

RAMTAS (AlO-KRK-0316)

Titel: A Phase IIb study with run in safety phase of Ramucirumab in combination with TAS102 vs.
TAS102 monotherapy in chemotherapy refractory metastat-ic colorectal cancer patients
Zeitraum: 15.04.2019 - 2023

EudraCT-Nummer: 2017-004162-99

IMMULAB (AIO-HEP-0417/ass)

Titel: A phase Il trial of immunotherapy with pembrolizumab in combination with local ablation for
patients with early stage hepatocellular carcinoma

Zeitraum: 14.08.2019 - 2023

EudraCT-Nummer: 2018-001381-42

CVPMo87A2101 (Novartis)

Titel: Phase Ib study of gevokizumab in combination with standard of care anti-cancer therapies in
patients with metastatic colorectal cancer, gastroesopha-geal cancer and renal cell carcinoma
Zeitraum: 19.08.2019 - 2023

EudraCT-Nummer: 2018-003952-19

COMPETE (ITM-LET-01)

Titel: A prospective, randomised, controlled, open-label, multicentre phase Ill study to evaluate effi-
cacy and safety of Peptide Receptor Radionuclide Therapy (PRRT) with 177Lu-edotreotide (177Lu-
DOTATOC) compared to targeted molecular therapy with everolimus in patients with inoperable,
progressive, somatostatin receptor-positive (SSTR+), neuroendocrine tumours of gastroenteric or
pancreatic origin (GEP-NET)

Zeitraum: 04.11.2019 - laufend
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EudraCT-Nummer: 2016-001897-13

RAMIRIS (AlO-STO-0415)

Titel: Ramucirumab plus Irinotecan / Leucovorin [ 5-FU versus Ramucirumab plus Paclitaxel in pa-
tients with advanced or metastatic adenocarcinoma of the stomach or gastroesophageal junction,
who failed one prior line of palliative chemotherapy, a phase lll trial of the AIO

Zeitraum: 06.02.2020 - laufend

EudraCT-Nummer: 2015-005171-24

SEPION

Titel: A multi-center Phase I/ll Sudy of sequential epigenetic and immune targeting in combination
with Nab-Paclitaxel / Gemcitabine in Patients with advanced pancreatic ductal adenocarcinoma
Zeitraum: 16.03.2020 - laufend

EudraCT-Nummer: 2015-001625-40

MK-3475-966

Titel: A Phase 3 Randomized, Double Blind Study of Pembrolizumab Plus Gemcitabine/Cisplatin ver-
sus Gemcitabine/Cisplatin as First-Line Therapy in Participants with Advanced/Unresectable Biliary
Tract Carcinoma

Zeitraum: 29.09.2020 - laufend

EudraCT-Nummer: 2019-000944-82

CADPTo01C12101

Titel: A Phase Ib, multicenter, open-label dose escalation and expansion platform study of select
drug combinations in adult patients with advanced or metastatic BRAF V600 colorectal cancer
Zeitraum: 28.10.2020 - laufend

EudraCT-Nummer: 2019-004688-27

CNIS793B12201

Titel: A phase ll, open label, randomized, parallel arm study of NIS793 (with and without spartali-
zumab) in combination with SOC chemotherapy gemcitabine/nab-paclitaxel, and gemcitabine/nab-
paclitaxel alone in first-line metastatic pancreatic ductal adenocarcinoma (mPDAC)

Zeitraum: 09.12.2020- laufend

EudraCT-Nummer: 2020-000349-14

NAPOLI-3 (D-US-60010-001)

Titel: An open-label, randomised, multicentre, phase Il study of irinotecan lipo-some injection, oxal-
iplatin, 5-fluorouracil/leucovorin versus nab-paclitaxel plus gemcitabine in subjects who have not
previously received chemothera-py for metastatic adenocarcinoma of the pancreas

Zeitraum: 11.01.2021 - 2023

EudraCT-Nummer: 2018-003585-14

MEFOX (AlO-KRK-0119)

Titel: A phase I/ll trial of D,L-MEthadone and mFOLFOX®6 in treatment of advanced colorectal cancer
Zeitraum: 18.02.2021 - laufend

EudraCT-Nummer: 2019-004158-26
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CIRCULATE (AlO-KRK-0217)

Titel: Circulating tumor DNA based decision for adjuvant treatment in colon cancer stage Il evalua-
tion

Zeitraum: 23.02.2021- laufend

Phase: I

EudraCT-Nummer: 2018-003691-12

RACE (AlO-KRK-0118)

Titel: Neoadjuvant Radiochemotherapy versus Chemotherapy for Patients with Locally Advanced,
Potentially Resectable Adenocarcinoma of the Gastroesophageal Junction (GEJ) - A randomized
phase lll joint study of the AIO, ARO and DGAV

Zeitraum: 17.03.2021- laufend

EudraCT-Nummer: 2018-001728-20

BERINGCRC (Pierre Fabre Onc.)

Titel: Chemotherapie-freie Behandlung bei BRAFV600E-mutierten mCRC.
Zeitraum: 24.03.2021- laufend

Phase: AWB

Registrierung: NCTo4673955

EF-27 PANOVA (MPG)

Titel: PANOVA-3: Pivotal, randomized, open-label study of Tumor Treating Fields (TTFields,150kHz)
concomitant with gemcitabine and nab-paclitaxel for front-line treatment of locally-advanced pan-
creatic adenocarcinoma (EF-27)

Zeitraum: 14.07.2021- laufend

Phase: IlI
Registrierung: NCT03377491

Projection (ML40429)

Titel: Prognostische Wertigkeit von zirkulierender Tumor-DNS beim resektablen Pankreaskarzinom
Zeitraum: 19.07.2021- laufend

Phase: AWB

Registrierung: NCT04246203

ACO/ARO/AIO-18.2 (AIO-KRK-0319)

Titel: Preoperative FOLFOX versus postoperative risk-adapted chemotherapy in patient with locally
advanced rectal cancer and low risk for local failure: A randomized phase Il trial of the German Rec-
tal Cancer Rectal Study Group

Zeitraum: 06.09.2021- laufend

EudraCT-Nummer: 2018-001356-35

MO42541

Titel: A phase Ill, open-label, randomized study of Atezolizumab with Lenvatinib or Sorafinib versus
Lenvatinib or Sorafinib alone in hepatocellular carcinoma Previously treated with Atezolizumab and
Bevacizumab

Zeitraum: 11.10.2021 - laufend

EudraCT-Nummer: 2020-005231-78
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Pantax Ib (5C0O101-002)

Titel: An open-lable phase Ib prospective clinical trial to investigate safety, tolerability and maxi-
mum tolerated dose for SCO-101 in combination with gemcitabine and nab-paclitaxel in inoperable
pancreatic cancer patients.

Zeitraum: 19.10.2021 - laufend

EudraCT-Nummer: 2020-002627-11

STELLAR - EMRE7080Mo00508 (Fa. Eisai)

Titel: A Multicentre, Observational, Phase 4 Study to Evaluate the Safety and Tolerability of Len-
vatinib in Patients With Advanced or Unresectable Hepatocellular Carcinoma. - Post-Authorisation
Safety Study (PASS)

Zeitraum: 15.12.2021 - laufend

Phase: AWB

Registrierung: NCTo4763408

ZSHI

A phase 2a study to evaluate the safety and pharmacokinetics of luspatercept (ACE-536) in pae-
diatric subjects who require regular transfusions due to beta-(f3)-thalassemia (ACE-536-B-THAL-
004). EudraCT Number: 2019-000208-13

Wirksamkeit und Sicherheit von Eltrombopag in Kombination mit Ciclosporin bei Patienten mit
erworbener moderater aplastischer Anamie (EMAA). Eine prospektive multizentrische Studie,
die Ciclosporin + den Thrombopoetin-Rezeptorantagonis Eltrombopag (Revolade® GlaxoSmit-
hKline) mit Ciclosporin + Placebo bei Patienten mit erworbener moderater aplastischer Anamie
vergleicht (Efficacy and Safety of Eltrombopag in Combination with Ciclosporin in Patients with
Acquired Moderate Aplastic Anemia (EMAA). Prospective Randomized Multicenter Study Com-
paring Ciclosporin + Thrombopoietin Receptor Agonist Eltrombopag (Revolade®, Glax-
oSmithKline) with Ciclosporin + Placebo in Patients with Acquired Aplastic Anemia).
EudraCT-No. 2014-000174-19

Antragsnummer der Ethikkommission Ulm: 49/14

2015 —(ongoing)

An Open-label, Non-Randomized, Multi-Center Extension Study To Evaluate the Long-Term
Safety and Efficacy of All” IN THE Treatment of Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria (PNH)
Protocol: APL2-307

EudraCT-No: 2019-001106-23

Phase Ill, (Principal Investigator)

2020 —08/2023

A Phase 2, Open-Label, Repeat-Dose Study to Assess the Safety, Tolerability, Pharmacokinet-
ics, Pharmacodynamics, and Proof-of-Concept of Intravenous ANXoos in Subjects with Warm
Autoimmune Hemolytic Anemia

Protocol: ANXoos-wAIHA-02
EudraCT No: 2020-003675-18
Phase II, (Principal Investigator)
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03/2022 —04/2023

A Phase lll, randomized, open-label, active-controlled, multicentre study evaluating the efficacy
and safety of Crovalimab versus Eculizumab in patients with PNH not previously treated with
complement inhibitors.

Protokoll: BO42162

EudraCT No: 2019-004932-21

Phase lI(Principal Investigator)

08/2021-o0ngoing

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 Hemoglo-
binuria (PNH) who have completed PNH Phase 2 and Phase 3 studies with iptacopan.

Protocol: CLNP023C12001B

EudraCT No: 2020-004385-19

Phase Illb (principal investigator)

08/2022-ongoing

A multicentre, single arm, open-label trial to evaluate efficacy and safety of oral, twice daily ip-
tacopan in adult patients who have Hb=10 g/dl in response to anti-Cs antibody and switch to ip-
tacopan.

Protocol: CLNP023C12303

EU CT No: 2022-502148-10-00

Phase Illb (principal investigator)

10/2023 —ongoing

A Phase 2 Proof of Concept Study to Evaluate the Safety, Tolerability, Pharmacokinetics, Phar-
macodynamics, and Preliminary Efficacy of OMSgo6 in PNH Patients with a Sub-optimal Re-
sponse to the Cs Inhibitor, Ravulizumab

Protocol: OMSg06-PNH-001

EudraCT number: 2021-006930-37

EU CT number: 2022-501190-39-01

Phase Il, Principal investigator

04/2023 —ongoing

Register-Studien:

e International PNH-Registry

e Prospective registry on natural history, treatment and outcome of patients with APDS - level
3 ESID registry

e Fanconi Andmie Register

e Aregistry for hemophagocytic lymphohistiocytosis (HLH)

e Pddiatrisches Register fir Stammzelltransplantation

e PID Net Registry - European Society for Immunodeficiencies

e SCETIDE - Stem Cell Transplant for primary Immune Deficiencies in Europe

e Severe Combined Immunodeficiency Registry
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MPN Childhood Registry

Register Sichelzellkrankheit

Register fur Seltene Andmien

ACTIF-Register - Zentrale Registrierung von Patientendaten und Biomaterialbank bei Aplas-
tischen Anamien, unerklarten Cytopenien, Telomeropathien und Inherited Bone Marrow
Failure Syndromen (ACTIF)

& ZSNME
GENERATION HD2. A Study to Evaluate the Safety, Biomarkers, and Efficacy of Tominersen
Compared With Placebo in Participants With Prodromal and Early Manifest Huntington's
Disease. NCTo5686551 (2023-0ngoing)
An Open-Label Extension Study to Evaluate the Long-Term Safety and Tolerability of In-
trathecally Administered RO7234292 (RG6042) in Patients with Huntington's Disease yes
NCTo03842969 EUDRACT 2018-003898-94 Study ongoing in modified form (modified in
April 2021; intrathecal application of Tominersen paused) (2019-2023)
A Phase lll, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled, Parallel Arm, Multicenter Study
Evaluating the Efficacy and Safety of Pridopidine in Patients with Early Stage of Huntington
Disease (PRidopidine Outcome On Function in Huntington Disease - PROOF-HD) EUDRACT:
2020-002822-10 NCT04556656 (2020-0ngoing)
A 24-month Phase 1 Pilot Study of AADvaca in Patients With Non Fluent Primary Progres-
sive Aphasia (AIDA) NCTo03174886 (2017-ongoing)
A Phase 2 Study to Evaluate Safety of Long-term ALoo1 Dosing in Frontotemporal Demen-
tia (FTD) Patients (INFRONT-2) NCTo03987295 (2019-ongoing)
A Phase 3, Multicenter, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Study to Evaluate
the Efficacy and Safety of ALooz in Individuals at Risk for or With Frontotemporal Dementia
Due to Heterozygous Mutations in the Progranulin Gene ALoo1-3 (INFRONT-3)
NCTo4374136 (2020-0ngoing)
Physical Activity and Exercise Outcomes in Huntington's Disease (PACE-HD) NCTo03344601
(2017-ongoing)
RToo1 in Patients With Progressive Supranuclear Palsy (PSP) PROGRESSIVE SUPRANU-
CLEAR PALSY NCTo4937530 (2021-0ongoing)
Enroll -HD: A Prospective Registry Study in a Global Huntington's Disease Cohort
NCTo1574053 (2012-0ngoing)
HDClarity: a Multi-site Cerebrospinal Fluid Collection Initiative to Facilitate Therapeutic De-
velopment for Huntington's Disease  NCT02855476 (2016-ongoing)
Natural History Study in Prodromal and Manifest Huntington Disease Gene Expansion Carri-
ers (HDGECs) - SHIELD HD NCTo4406636 (2020-0ngoing)
An Open-Label Extension Study to Evaluate Long-Term Safety and Tolerability of
RO7234292 (RG6042) in Huntington's Disease Participants Who Participated in Prior Roche
and Genentech Sponsored Studies (2019-2023) NCT03842969 (2019-2023)
Systematic evaluation of laryngopharyngeal function in patients with MSA, PD and 4-repeat
tauvopathies (FEEMSA) NCTo4706234 (2017-ongoing).
A trial to Evaluate Efficacy and Safety of Bortezomib in Patients With Severe Autoimmune
Encephalitis (Generate-Boost) NCT03993262 (2019-ongoing)
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e Safety, Tolerability and Pharmacokinetics of Multiple Ascending Doses of NIO752 in Pro-
gressive Supranuclear Palsy NCTo04539041 (2020-ongoing)

e An Extension Study to Evaluate the Long-Term Safety and Efficacy of PTC518 in Partici-
pants With Huntington's Disease (HD) NCT06254482

e To Evaluate the Efficacy, Safety, and Tolerability of Intravenous Ganaxolone Added to
Standard of Care in Refractory Status Epilepticus (RSE), NCTo5814523 (2023- ongoing)

e Randomized, Double-blind, Placebo-Controlled, Phase 2 Study to Evaluate the Efficacy,
Safety, Tolerability, Pharmacokinetics, and Pharmacodynamics of Intravenous TAK-341 in
Subjects With Multiple System Atrophy, NCTo5526391 (2022-0ngoing)

e Phase llb, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Study in Parallel Groups Assessing
the Efficacy and Safety of Two Doses of SOM3355 in Patients Suffering From Huntington's
Disease With Choreic Movements, NCTo5475483, (2022-0ngoing)

¢ ARandomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Dose Range Finding Study With Open-
Label Extension to Evaluate the Safety, Pharmacokinetics and Pharmacodynamics of
LMloyo/Branaplam Administered as Weekly Oral Doses in Participants With Early Manifest
Huntington's Disease NCTog5111249 (2021- ongoing)

e A 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 (MOG) Antibody-Associated
Disease (MOG-AD) NCTo5063162(2022- ongoing)

e APhase 2a Study of TPN-101 in Patients With Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) and/or
Frontotemporal Dementia (FTD) Associated With Hexanucleotide Repeat Expansion in the
Coorfy2 Gene (C9ORF72 ALS/FTD) NCT04993755 (2021- ongoing)

e ARandomized, Participant, Investigator and Sponsor Blinded, Placebo-Controlled Study to
Evaluate the Safety, Tolerability and Pharmacokinetics of Multiple Ascending Doses of In-
trathecally Administered NIO752 in Participants With Progressive Supranuclear Palsy
NCTo4539041 (2021-0ngoing)

e A Phase 1 Study to Assess the Safety, Tolerability, and Pharmacokinetics of ION464 Admin-
istered Intrathecally to Adults With Multiple System Atrophy (Horizon) NCTo04165486 (2022-
ongoing)

e NCT 03792490: Inhibition of Rho Kinase (ROCK) With Fasudil as Disease-modifying Treat-
ment for ALS (ROCKALSs) (2019-ongoing)

e NCT 03800524: Safety and Efficacy of Tauroursodeoxycholic (TUDCA) as add-on Treatment
in Patients Affected by Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) (SC1-PM-08-2017 — New thera-
pies for rare diseases — Project 755094) (2019-ongoing)

o NCT 04248465: A Phase 3, Double-Blind, Randomized, Placebo-Controlled, Parallel Group,
Multicenter Study With an Open-Label Extension to Evaluate the Efficacy and Safety of
Ravulizumab in Patients With Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) (2020-2023)

o NCT 04579666: A Phase 2, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled, Multicenter
Study to Evaluate the Efficacy and Safety of Pegcetacoplan in Subjects With Amyotrophic
Lateral Sclerosis (ALS) (2020-ongoing)

o NCT 04569084: A Phase 3b, Multicenter, Randomized, Double-Blind Study to Evaluate Effi-
cacy and Safety of Oral Edaravone Administered for a Period of 48 Weeks in Subjects With
Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) (2020-ongoing)
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e NCT 05178810: A Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Study to In-
vestigate the Efficacy and Safety of FAB122 in Patients With Amyotrophic Lateral Sclerosis
(ADORE) (2022-0ngoing)

e NCT 03070119: An Extension Study to Assess the Long-Term Safety, Tolerability, Pharmaco-
kinetics, and Effect on Disease Progression of BlIBo67 Administered to Previously Treated
Adults With Amyotrophic Lateral Sclerosis Caused by Superoxide Dismutase 1 Mutation;
Phase |, 2016-003225- (2017- Ongoing)

e NCT 04856982: A Phase 3 Randomized, Placebo-Controlled Trial With a Longitudinal Natu-
ral History Run-In and Open-Label Extension to Evaluate BIIBo67 Initiated in Clinically Pre-
symptomatic Adults With a Confirmed Superoxide Dismutase 1 Mutation (ATLAS) (2021-
ongoing) and a lot more.....

e Ultra-high-caloric, Fatty Diet in ALS (LIPCAL-ALS Il) NCT06280079 (2023/4- ongoing)

e Neurofilament Light Chain in Amyotrophic Lateral Sclerosis, NCT06201650 (2020- ongoing)

e Open Label Extension of TUDCA-ALS Study (TUDCA-ALS OLE), NCTo5753852 (2021-0ongo-
ing)

e A Multi-Center, Randomized, Double-Blind Placebo Controlled Multiple-Ascending Dose
Study to Evaluate the Safety and Tolerability of QRL-201 in Amyotrophic Lateral Sclerosis,
NCTo5633459 (2022- ongoing)

e APhaselllb, Open Label Extension Study Evaluating The Safety And Tolerability of
AMXo035 Up To 108 Weeks In Adult Participants With Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS)
Previously Enrolled In Study A35-004 (PHOENIX) NCT05619783 (2022-0ngoing)

e APhase 2, Multicenter, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Study Evaluating
Safety and Efficacy of CORT113176 (Dazucorilant) in Patients With Amyotrophic Lateral
Sclerosis (DAZALS), NCTo5407324, (2022- ongoing)

e A Phase 3 Global, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled, 48-Week, Parallel-Group
Study of the Efficacy and Safety of Losmapimod in Treating Patients With Facioscapulo-
humeral Muscular Dystrophy (FSHD) (REACH), NCTo5397470 (2022- ongoing)

e APhase 2, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled, Parallel Study to Assess the Effi-
cacy, Safety, Tolerability, PK, and Biomarker Effects of PTC857 in Adult Subjects With Amy-
otrophic Lateral Sclerosis (CARDINALS) NCTo05349721 (2022-0ngoing)

e APhase 2, Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Study to Evaluate
the Efficacy and Safety of SAR443820 in Adult Participants With Amyotrophic Lateral Scle-
rosis, Followed by an Open-label Extension NCTo5237284 (2022- ongoing)

e APhase 3b Study to Evaluate Higher Dose Nusinersen (BlIBos8) in Patients With Spinal Mus-
cular Atrophy Previously Treated With Risdiplam NCTo5067790 (2022- ongoing)

e APhase 2a, Multicenter, Randomized, Double-blind, Placebo-controlled Study to Evaluate
Safety, Tolerability, Pharmacodynamic Markers, and Pharmacokinetics of AP-101 in Pa-
tients With Familial Amyotrophic Lateral Sclerosis (fALS) and Sporadic Amyotrophic Lateral
Sclerosis (SALS) NCTo5039099 (2021-ongoing)

e APhase lll, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled, Multicenter Trial to Evaluate
the Safety and Efficacy of AMXo035 Versus Placebo for 48-week Treatment of Adult Pa-
tients With Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) NCTo5021536( 2021-0ngoing)

e APhase 2a Study of TPN-101 in Patients With Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) and/or
Frontotemporal Dementia (FTD) Associated With Hexanucleotide Repeat Expansion in the
Cgorf72 Gene (C9ORF72 ALS/FTD) NCT04993755 (2021- ongoing)
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Phase 3, Multicenter, Randomized, Double-Blind, Placebo-Controlled Study to Evaluate the
Efficacy, Safety, Pharmacokinetics, and Pharmacodynamics of Nipocalimab Administered
to Adults With Generalized Myasthenia Gravis, NCTo4951622, (2021- ongoing)

A Phase 3, Multi-Center, Double-Blind, Randomized, Placebo-Controlled Trial to Evaluate
the Efficacy and Safety of Reldesemtiv in Patients With Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS)
(Courage-Als), NCT04944784 (2021- ongoing)

Immunoadsorption Versus Immunoglobulins for Treatment of Chronic Inflammatory Demy-
elinating Polyneuropathy (CIDP) (IVITOC) NCT04881682 (2023- ongoing)
Immunoadsorption Versus Plasma Exchange for Treatment of Guillain-Barré Syndrome
(GBS), NCT04871035, (2021- ongoing)

Efficacy and Tolerability of Beta Hydroxybutyrate Ester in Patients With Amyotrophic Lat-
eral Sclerosis (ALS) (Keto-ALS) NCT04820478, (2022- ongoing)

A Phase 1-3 Study to Evaluate the Efficacy, Safety, Pharmacokinetics and Pharmacodynam-
ics of Intrathecally Administered ION363 in Amyotrophic Lateral Sclerosis Patients With
Fused in Sarcoma Mutations (FUS-ALS) NCTo4768972 (2021- ongoing)

An Observational Study to Describe the Long-term Safety and Effectiveness of Namuscla in
the Symptomatic Management of Myotonia in Adult Patients With Non-dystrophic Myo-
tonic Disorders, NCTo4616807, (2020-ongoing)

A Study to Evaluate the Efficacy, Safety, and Pharmacokinetics of IgPro2o0 (Subcutaneous
Immunoglobulin, Hizentra®) in Adults With Dermatomyositis (DM) - The RECLAIIM Study
NCTo04044690 (2019-0ngoing)

Internationales Osteopetrose-Register Ulm im Auftrag der ESID und der EBMT-Arbeits-
gruppe "Angeborene Fehler"/Internationales Register von padiatrischen Patienten mit
Osteopetrose

Kurzname: Osteopetrose-Register

Studien-ID: 004658

Studienbeginn: 01.08.2009

Kooperatives Padiatrisches Register fir Stammzell-Transplantationen Deutschland -
Osterreich - PRST

Kurzname: PRST Register

Studien-ID: 002320

Studienbeginn: 11.03.2014

01/2021 - ongoing: SPIRIT-HF: A double-blind, randomized, placebo-controlled, parallel
group, interventional phase Ill study to evaluate the efficacy and safety of spironolactone
compared to placebo on the composite endpoint of recurrent heart failure hospitalizations
and cardiovascular death in patients with heart failure with mid-range or preserved ejection
fraction

Eudra-CT-Nr.: 2017-000697-11

07/2014 - ongoing: Product Surveillance Registry. Base Protocol Post-Approval Network
(PAN) NCT 01524276
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e 08/2015 - 02/2023; AdaptResponse; NCT 02205359

e 07/2015-o0ngoing; ABSORB |V: ABSORB lll randomized controlled trial 10-392;
NCTo1751906

e 05/2017 — 04/2022; GABI-R: German-Austrian-ABSORB ReglsteR; NCT 02066623

e 06/2017 - ongoing; Dedicate: Randomized, Multi-center, Event.-driven of TAVI versus
SAVR in Patients with symptomatic Severe Aortic Valve Stenosis and Imtermediate Risk of
Mortality, as assessed by STS-Score; NCT 03112980

e 06/2017 - ongoing; MATTERHORN: A multicenter, randomized, controlled study to assess
Mitral vAlve reconstruction for advanced insuffiviency of functional or ischemic ORigiN;
NCTo02371512

e 02/2018 — ongoing; CINCH Registry: The CINCH-FMR post market registry: percutaneous
repair in functional Mitral regurgitation

e 02/2018 - ongoing; BIOSOLVE IV: BIOTRONIKS — Safety and Performance in de NOvo Le-
sion of NatiVE Coronary Arteries with Magmaris — Registry; NCT02817802

e 06/2019 — ongoing; Reduce LAP-HF: A Post-Market Clinical Follow-Up Study to evaluate
the Corvia Medical, Inc. IASD ° System Il to REDUCE Elefated Left Atrial Pressure in Patients
with Heart Failure; NCT03088033

® 09/2019 - ongoing; Multistars-AMI: Multivessel Immediate versus Staged Revascularization
in Acute Myocardial infarction; NCTo3135275

e 11/2019 - ongoing; ECLS-SHOCK: Prospective, randomized multicenter study comparing
extracorporeal life support plus optimal medical care versus optimal medical care alone in
patients with acute myocardial infarction complicated by cardiogenic shock undergoing re-
vascularization; NCTo03637205

e 07/2020 - ongoing; HighLife: Feasibility study of the HighLife 28mmm transseptal
transcatheter mitral valve in patients with moderate-severe or severe mitral regurgitation
and at high surgical risk; NCT04029363

e 01/2021-ongoing; CLASPIID/IIIF: Edwards PASCAL Transcatheter Valve Repair System
Pivotal Clinical Trial.; NCT03706833

® 01/2021 - 04/2022; Protected TAVR: Stroke PROTECTion with Sentinel during transcatheter
Aortic Valve Replacement; NCTo4149535

e 02/2021 -ongoing; MiCLASP: Transcatheter Repair of Mitral Regurgitation with Edwards
PASCAL Transcatheter Valve Repair System.; NCT04430075

e 02/2021-ongoing; TriCLASP: Transcatheter Repair of Tricuspid Regurgitation with Ed-
wards PASCAL Transcatheter Valve Repair System: A European prospective, multicenter
Post-Market-Clinical Follow up; NCTo04614402

e 02/2021 -ongoing; D-Trik: Deutsches Trikuspidal-Klappenregister

e 03/2021-ongoing; TriBAND: Transcatheter Repair of Tricuspid Regurgitation with Cardio-
band TR System Post-Market Clinical Follow-Up Study.; NCTo3779490

® 04/2021 - ongoing; bRIGHT: An observational Real-world Study Evaluating Severe Tricuspid
Regurgitation Patients Treated with the Abbott TriClip™ Device; NCT04483089

e 09/2021 - ongoing; MitraClip EXPAND Gg: A Post-Market Study Assessment of the Safety
and Performance of the MitraClip™ Gg System; NCTo4177394

e 02/2022 -ongoing; HighFLO: HighLife Trans-Septal Mitral Valve Replacement (TSMVR)
Feasibility Study of the Open Cell Clarity valve in patients with moderate-severe or severe
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mitral requrgitation, high surgical risk and with a high risk for Left Ventriculat Outflow tract
Obstruction (LVOTO); NCT04888247

e 08/2022 - ongoing; BBK3: Randomized comparison of Culotte Technique versus "Double
Kissing" - Crush technique (DK-Crush) for the percutaneous treatment of de novo non-left
main coronary bifurcation lesions with modern everolimus-eluting stents (EES);
NCTo4192760

e 05/2022 - ongoing; CMR-ICD: Cardiac Magnetic Resonance guidance of Implantable Cardio-
verter Defibrillator implantation in non-ischemic dilated cardiomyopathy; NCTo4558723

e 10/2022 —ongoing; OPTIMIZE Pro: Optimize PRO TAVR Post Market Study; NCTo4091048

e 02/2022 - ongoing; HighFLO: HighLife Trans-Septal Mitral Valve Replacement (TSMVR)
Feasibility Study of the Open Cell Clarity valve in patients with moderate-severe or severe
mitral requrgitation, high surgical risk and with a high risk for Left Ventriculat Outflow tract
Obstruction (LVOTO); NCT04888247

e 08/2022 - ongoing; BBK3: Randomized comparison of Culotte Technique versus "Double
Kissing" - Crush technique (DK-Crush) for the percutaneous treatment of de novo non-left
main coronary bifurcation lesions with modern everolimus-eluting stents (EES);
NCTo4192760

e 05/2022 - ongoing; CMR-ICD: Cardiac Magnetic Resonance guidance of Implantable Cardio-
verter Defibrillator implantation in non-ischemic dilated cardiomyopathy; NCTos4558723

e 10/2022 —ongoing; OPTIMIZE Pro: Optimize PRO TAVR Post Market Study; NCTo4091048

ZSD = bleibt leer
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9. Wissenschaftliche Publikationen mit Beteiligung des ZSE

Das ZSE Ulm veroffentlicht regelméaRig wissenschaftliche Publikationen zu seltenen Erkrankungen.

9.1 Publikationen des ZSE Ulm 2023

ZSEE

Padiatrie

Xu P, Wang M, Sharma NK, Comeau ME, Wabitsch M, Langefeld CD, Civelek M, Zhang B,
Das SK: Multi-omic integration reveals cell-type-specific requlatory networks of insulin re-
sistance in distinct ancestry populations. Cell Syst 2023, 14(1):41-57.e48.

Xia W, Veeragandham P, Cao Y, Xu Y, Rhyne T, Qian J, Hung CW, Zhao P, Jones Y, Gao H et
al: Obesity-dependent increase in RalA activity disrupts mitochondrial dynamics in white
adipocytes. Res Sq 2023.

von Schnurbein J, Remy M, Brandt S, Manzoor J, Kohlsdorf K, Mahmood S, Hebebrand J,
Wabitsch M: Positive effect of leptin substitution on mood and behaviour in patients with
congenital leptin deficiency. Pediatr Obes 2023, 18(8):e13057.

Schirmer M, Brandt S, Zorn S, Wabitsch M: Effekte einer Therapie mit Liraglutid bei Jugend-
lichen mit extremer Adipositas unter Real-Life-Bedingungen. Adipositas 2023, 17:115-125.
Schachner-Nedherer AL, Fuchs J, Vidakovic I, Holler O, Schratter G, Almer G, Frohlich E,
Zimmer A, Wabitsch M, Kornmueller K et al: Lipid Nanoparticles as a Shuttle for Anti-Adi-
pogenic miRNAs to Human Adipocytes. Pharmaceutics 2023, 15(7).

Savova MS, Mihaylova LV, Tews D, Wabitsch M, Georgiev MI: Targeting PI3K/AKT signaling
pathway in obesity. Biomed Pharmacother 2023, 159:114244.

Reed JN, Huang J, Li Y, Ma L, Banka D, Wabitsch M, Wang T, Ding W, Bjorkegren JLM,
Civelek M: Systems genetics analysis of human body fat distribution genes identifies Wnt
signaling and mitochondrial activity in adipocytes. bioRxiv 2023.

Navasardyan LV, Furlan |, Brandt S, Schulz A, Wabitsch M, Denzer C: Spectrum of diabetes
mellitus in patients with Shwachman-Diamond syndrome: case report and review of the lit-
erature. Ital J Pediatr 2023, 49(1):98.

Mishra S, Kumar A, Kim S, Su'Y, Singh S, Sharma M, Almousa S, Rather HA, Jain H, Lee J et
al: A Liquid Biopsy-Based Approach to Isolate and Characterize Adipose Tissue-Derived Ex-
tracellular Vesicles from Blood. ACS Nano 2023, 17(11):10252-10268.

Lister NB, Baur LA, Felix JF, Hill AJ, Marcus C, Reinehr T, Summerbell C, Wabitsch M: Child
and adolescent obesity. Nat Rev Dis Primers 2023, 9(1):24.

Li J, Jin C, Gustafsson S, Rao A, Wabitsch M, Park CY, Quertermous T, Knowles JW, Bielczyk-
Maczynska E: Single-cell transcriptome dataset of human and mouse in vitro adipogenesis
models. Sci Data 2023, 10(1):387.

Kamrath C, Eckert A, Rami B, Kummer S, Wabitsch M, Laubner K, Kopp F, Muther S,
Muhldorfer S, Holl RW: Frequency and characteristics of diabetes in lipodystrophies and in-
sulin receptoropathies compared with type 1 and type 2: results from the multicenter DPV
registry. Endocr Connect 2023

Haymond MW, Araujo-Vilar D, Balser J, Lewis JH, Louzado R, Musso C, von Schnurbein J,
Wabitsch M: The Metreleptin Effectiveness and Safety Registry (MEASURE): concept, design
and challenges. Orphanet J Rare Dis 2023, 18(1):127.
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e Gradl-Dietsch G, Milos G, Wabitsch M, Bell R, Tschope F, Antel J, Hebebrand J: Rapid Emer-
gence of Appetite and Hunger Resulting in Weight Gain and Improvement of Eating Disor-
der Symptomatology during and after Short-Term Off-Label Metreleptin Treatment of a Pa-
tient with Anorexia Nervosa. Obes Facts 2023, 16(1):99-107.

e Giroud M, Kotschi S, Kwon Y, Le Thuc O, Hoffmann A, Gil-Lozano M, Karbiener M, Higa-
reda-Almaraz JC, Khani S, Tews D et al: The obesity-linked human IncRNA AATBC stimula-
tes mitochondrial function in adipocytes. EMBO Rep 2023, 24(10):e57600.

e Geiger K, Muendlein A, Leiherer A, Gaenger S, Brandtner EM, Wabitsch M, Fraunberger P,
Drexel H, Heinzle C: Myricetin attenuates hypoxia-induced inflammation in human adi-
pocytes. Mol Biol Rep 2023.

e Funcke JB, Moepps B, Roos J, von Schnurbein J, Verstraete K, Frohlich-Reiterer E, Kohlsdorf
K, Nunziata A, Brandt S, Tsirigotaki A et al: Rare Antagonistic Leptin Variants and Severe,
Early-Onset Obesity. N Engl J Med 2023, 388(24):2253-2261.

e DorrH, Schulze N, Bettendorf M, Binder G, Bonfig W, Denzer C, Dunstheimer D, Salzgeber
K, Schmidt H, Schwab K et al: Genotyp-Phanotyp-Korrelationen bei Kindern und Jugendli-
chen mit nichtklassischem adrenogenitalen Syndrom mit 21-Hydroxylase-Defekt. Monats-
schrift Kinderheilkunde 2023, 171(11):1014-1022.

e CarpiS, Quarta S, Doccini S, Saviano A, Marigliano N, Polini B, Massaro M, Carluccio MA,
Calabriso N, Wabitsch M et al: Tanshinone IlA and Cryptotanshinone Counteract Inflamma-
tion by Regulating Gene and miRNA Expression in Human SGBS Adipocytes. Biomolecules
2023, 13(7).

e BrandtS, Lennerz BS, Wiegand S, Schirmer M, Kleger P, Weyhreter H, Holle R, HUttl TP,
Dietl O, Von Schnurbein J et al: Twelve-months outcomes after metabolic and bariatric sur-
gery among youths participating in a structured preparation and follow-up program - Re-
sults of the Youth with Extreme obesity Study (YES). Obes Facts 2023.

e Bielczyk-Maczynska E, Sharma D, Blencowe M, Saliba Gustafsson P, Gloudemans MJ, Yang
X, Carcamo-Orive |, Wabitsch M, Svensson KJ, Park CY et al: A single-cell CRISPRi platform
for characterizing candidate genes relevant to metabolic disorders in human adipocytes. Am
J Physiol Cell Physiol 2023

e BaiX, Zhu Q, Combs M, Wabitsch M, Mack CP, Taylor JM: GRAF1 Regulates Brown and
Beige Adipose Differentiation and Function. Res Sq 2023.

e AliU, Wabitsch M, Tews D, Colitti M: Effects of allicin on human Simpson-Golabi-Behmel
syndrome cells in mediating browning phenotype. Frontiers in Endocrinology 2023,
14:1141303.

e Scougall K, Bryce J, Baronio F, Boal RL, Castera JR, Castro S, Cheetham T, Costa EC, Daren-
deliler F, Davies JH, Dirlewanger M, Gazdagh G, Globa E, Guerra-Junior G, Guran T, Herr-
mann G, Holterhus PM, Akgil AK, Markosyan R, McElreavey K, Miranda ML, Nordenstrom
A, O'Toole S, Poyrazoglu S, Russo G, Schwitzgebel V, Stancampiano M, Steigert M, Ahmed
SF, Lucas-Herald AK. Predictors of surgical complications in boys with hypospadias: data
from an internationa registry. World J Pediatr Surg. 2023 Oct 11;6(4):€000599. doi:
10.1136/wjps-2023-000599. PMID: 37860275; PMCID: PMC10582860.

e Wiegmann et al. BMC Endocrine Disorders (2022) 22:166 https://doi.org/10.1186/s12902-

022-01079-3
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e Bielczyk-Maczynska E, Sharma D, Blencowe M, Saliba Gustafsson P, Gloudemans MJ, Yang
X, Carcamo-Orive |, Wabitsch M, Svensson KJ, Park CY, Quertermous T, Knowles JW, Li J. A
single-cell CRISPRi platform for characterizing candidate genes relevant to metabolic
disorders in human adipocytes. Am J Physiol Cell Physiol. 2023 Sep 1;325(3):C648-C660. doi:
10.1152/ajpcell.00148.2023. Epub 2023 Jul 24. PMID: 37486064; PMCID: PMC10635647.

e Daniels MA, Fischer-Posovszky P, Boschmann M, Jumpertz-von Schwartzenberg R, Miller
TD, Sandforth L, Frank-Podlech S, Hilskamper S, Peter A, Wabitsch M, Jordan J, Birkenfeld
AL. Atrial natriuretic peptide and leptin interactions in healthy men. Front Endocrinol
(Lausanne). 2023 Jun 30;14:1195677. doi: 10.3389/fendo.2023.1195677. PMID: 37455918;
PMCID: PMC10348356.

e XiaW, Veeragandham P, Cao Y, Xu Y, Rhyne T, Qian J, Hung CW, Zhao P, Jones Y, Gao H,
Liddle C, Yu R, Downes M, Evans R, Ryden M, Wabitsch M, Reilly S, Huang J, Saltiel A.
Obesity-dependent increase in RalA activity disrupts mitochondrial dynamics in white
adipocytes. Res Sq [Preprint]. 2023 Jun 2:rs5.3.rs-2923510. doi: 10.21203/rs.3.rs-2923510/v1.
Update in: Nat Metab. 2024 Jan 29;: PMID: 37398165; PMCID: PMC10312969.

e von Schnurbein J, Remy M, Brandt S, Manzoor J, Kohlsdorf K, Mahmood S, Hebebrand J,
Wabitsch M. Positive effect of leptin substitution on mood and behaviour in patients with
congenital leptin deficiency. Pediatr Obes. 2023 Aug;18(8):e13057. doi: 10.1111/ijp0.13057.
Epub 2023 May 24. PMID: 37226403.

e Darci-Maher N, Alvarez M, Arasu UT, Selvarajan |, Lee SHT, Pan DZ, Miao Z, Das SS,
Kaminska D, Ord T, Benhammou JN, Wabitsch M, Pisegna JR, Ménnistd V, Pietildinen KH,
Laakso M, Sinsheimer JS, Kaikkonen MU, Pihlajamaki J, Pajukanta P. Cross-tissue omics
analysis discovers ten adipose genes encoding secreted proteins in obesity-related non-
alcoholic fatty liver disease. EBioMedicine. 2023 Jun;92:104620. doi:
10.1016/j.ebiom.2023.104620. Epub 2023 May 22. PMID: 37224770; PMCID: PMC10277924.

e BraigS, Kurz D, Wabitsch M, Reister F, Genuneit J, Rothenbacher D. Pre- and early
postpartum psychosocial stress trajectories in mothers and child body mass index at 3 years:
a birth cohort study. BMC Pediatr. 2023 Apr 15;23(1):175. doi: 10.1186/512887-023-03991-6.
PMID: 37060001; PMCID: PMC10105409.

e ZhaoD, WuK, Sharma S, Xing F, Wu SY, Tyagi A, Deshpande R, Singh R, Wabitsch M, Mo
YY, Watabe K. Publisher Correction: Exosomal miR-1304-3p promotes breast cancer
progression in African Americans by activating cancer-associated adipocytes. Nat Commun.
2023 Jan 19;14(1):327. doi: 10.1038/s41467-023-36009-x. Erratum for: Nat Commun. 2022
Dec 14;13(1):7734. PMID: 36658149; PMCID: PMCg852229.
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Innere Medizin

Stenzinger A, Moltzen EK, Winkler E, Molnar-Gabor F, Malek N, Costescu A, Jensen BN,
Nowak F, Pinto C, Ottersen OP, Schirmacher P, Nordborg J, Seufferlein T, Frohling S, Edsjo
A, Garcia-Foncillas J, Normanno N, Lundgren B, Friedman M, Bolanos N, Tatton-Brown K,
Hill S, Rosenquist R.: Implementation of precision medicine in healthcare-A European
perspective. ; J Intern Med. 2023 Jul 16. doi: 10.1111/joim.13698. Online ahead of print.
PMID: 37455247 Review.

Furstberger A, lkonomi N, Kestler AMR, Marienfeld R, Schwab JD, Kuhn P, Seufferlein T,
Kestler HA.: AMBAR - Interactive Alteration annotations for molecular tumor boards. ;
Comput Methods Programs Biomed. 2023 Jul 6;240:107697. doi:
10.1016/j.cmpb.2023.107697. Online ahead of print. PMID: 37441893

Fichtl A, Beck A, Seufferlein T, Zizer E.: Pembrolizumab-induced acute exacerbation of
hepatitis D.; Z Gastroenterol. 2023 Jul;61(7):832-835. doi: 10.1055/a-1934-1940. Epub 2022
Nov 14. PMID: 36377139 English.

Klinkhammer-Schalke M, Wesselmann S, Bruns J, Nettekoven G, Tillack A, Follmann M,
Arndt V, Graeven U, Hartz T, lllmer T, Inwald EC, Kaiser T, Nothacker M, Ortmann O,
Schmidt S, Schmitt J, Zeissig SR, Seufferlein T.: [Further Development and Interoperability
in Oncological Care Structures, Quality Control and Research]. ; Gesundheitswesen. 2023
Jul;85(7):649-656. doi: 10.1055/a-1926-6818. Epub 2022 Nov 3. PMID: 36328158 Free PMC
article. German

Just KS, Schultze KA, Dormann H, Seufferlein T, Graff I, Scholl C, Schwab M, Stingl JC.: Use
of overactive bladder anticholinergic medications associated with falls leading to emergency
department visits: results from the ADRED study. ; Eur J Clin Pharmacol. 2023 Jun 29. doi:
10.1007/500228-023-03530-3. Online ahead of print. PMID: 37382655

lllert AL, Stenzinger A, Bitzer M, Horak P, Gaidzik VI, Méller Y, Beha J, Oner O, Schmitt F,
Laldmann S, Ossowski S, Schaaf CP, Hallek M, Brimmendorf TH, Albers P, Fehm T, Brossart
P, Glimm H, Schadendorf D, Bleckmann A, Brandts CH, Esposito I, Mack E, Peters C,
Bokemeyer C, Frohling S, Kindler T, Algil H, Heinemann V, Déhner H, Bargou R, Ellenrieder
V, Hillemanns P, Lordick F, Hochhaus A, Beckmann MW, Pukrop T, Trepel M, Sundmacher L,
Wesselmann S, Nettekoven G, Kohlhuber F, Heinze O, Budczies J, Werner M, Nikolaou K,
Beer AJ, Tabatabai G, Weichert W, Keilholz U, Boerries M, Kohlbacher O, Duyster J, Thimme
R, Seufferlein T, Schirmacher P, Malek NP.: The German Network for Personalized Medicine
to enhance patient care and translational research. ; Nat Med. 2023 Jun;29(6):1298-1301.
doi: 10.1038/s41591-023-02354-z. PMID: 37280276 No abstract available.

Ducreux M, Abou-Alfa GK, Bekaii-Saab T, Berlin J, Cervantes A, de Baere T, Eng C, Galle P,
Gill S, Gruenberger T, Haustermans K, Lamarca A, Laurent-Puig P, Llovet JM, Lordick F,
Macarulla T, Mukherji D, Muro K, Obermannova R, O'Connor JM, O'Reilly EM, Osterlund P,
Philip P, Prager G, Ruiz-Garcia E, Sangro B, Seufferlein T, Tabernero J, Verslype C, Wasan H,
Van Cutsem E.: The management of hepatocellular carcinoma. Current expert opinion and
recommendations derived from the 24th ESMO/World Congress on Gastrointestinal Cancer,
Barcelona, 2022.; ESMO Open. 2023 Jun;8(3):101567. doi: 10.1016/j.esmo0p.2023.101567.
Epub 2023 May 31. PMID: 37263081 Free PMC article. Review.
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o Seufferlein T, Kestler A.: [Exocrine pancreatic cancer - what is new in the update of the S3
guideline?]. ; Dtsch Med Wochenschr. 2023 Jun;148(12):737-743. doi: 10.1055/a-1932-0156.
Epub 2023 May 31. PMID: 37257475 German.

e Ettrich TJ, Schuhbaur JS, Seufferlein T.: [Metastatic colorectal cancer-Modern treatment
strategies and sequences]. ; Inn Med (Heidelb). 2023 Jun;64(6):546-559. doi: 10.1007/500108-
023-01516-y. Epub 2023 May 24. PMID: 37222756 German.

e KeaneF, O'Connor CA, Park W, Seufferlein T, O'Reilly EM.: Pancreatic Cancer: BRCA
Targeted Therapy and Beyond. ; Cancers (Basel). 2023 May 28;15(11):2955. doi:
10.3390/cancersi5112955. PMID: 37296917 Free PMC article. Review.

e QiuN, Srikanth A, Mulaw M, Tharehalli U, Selvachandran S, Wagner M, Seufferlein T, Stifter
K, Lechel A, Schirmbeck R.: CD8 T cell-mediated depletion of HBV surface-antigen-
expressing, bilineal-differentiated liver carcinoma cells generates highly aggressive escape
variants. ; Oncoimmunology. 2023 May 26;12(1):2215096. doi:
10.1080/2162402X.2023.2215096. eCollection 2023. PMID: 37261086 Free PMC article.

o Seufferlein T, Uhl W, Ettrich TJ; NEONAX study group.: Reply to the Letter to the Editor 'The
Neonax study' by M. W. Bichler and J. Neoptolemos. ; Ann Oncol. 2023 Apr;34(4):443-445.
doi: 10.1016/j.annonc.2023.01.005. PMID: 37061251 No abstract available.

e Dietz-Fricke C, Tacke F, Zollner C, Demir M, Schmidt HH, Schramm C, Willuweit K, Lange
CM, Weber S, Denk G, Berg CP, Grottenthaler JM, Merle U, Olkus A, Zeuzem S, Sprinzl K,
Berg T, van Bommel F, Wiegand J, Herta T, Seufferlein T, Zizer E, Dikopoulos N, Thimme R,
Neumann-Haefelin C, Galle PR, Sprinzl M, Lohse AW, Schulze Zur Wiesch J, Kempski J,
Geier A, Reiter FP, Schlevogt B, Godiker J, Hofmann WP, Buggisch P, Kahlhofer J, Port K,
Maasoumy B, Cornberg M, Wedemeyer H, Deterding K.: Treating hepatitis D with
bulevirtide - Real-world experience from 114 patients. ; JHEP Rep. 2023 Mar 15;5(4):100686.
doi: 10.1016/j.jhepr.2023.100686. eCollection 2023 Apr. PMID: 37025462 Free PMC article.

e MerzS, Breunig M, Melzer MK, Heller S, Wiedenmann S, Seufferlein T, Meier M, Kriger J,
Mulaw MA, Hohwieler M, Kleger A.: Single-cell profiling of GP2-enriched pancreatic
progenitors to simultaneously create acinar, ductal, and endocrine organoids. ;
Theranostics. 2023 Mar 21;13(6):1949-1973. doi: 10.7150/thno.78323. eCollection 2023.
PMID: 37064874 Free PMC article.

e Melzer MK, Schirge S, Gout J, Arnold F, Srinivasan D, Burtscher I, Allgower C, Mulaw M,
Zengerling F, GUnes C, Lickert H, Christoffels VM, Liebau S, Wagner M, Seufferlein T, Bolenz
C, Moon AM, Perkhofer L, Kleger A.: TBX3 is dynamically expressed in pancreatic
organogenesis and fine-tunes regeneration; BMC Biol. 2023 Mar 20;21(1):55. doi:
10.1186/512915-023-01553-X. PMID: 36941669 Free PMC article.

e Schonfelder J, Seibold T, Morawe M, Sroka R, Schneider N, Cai J, Golomejic J, Schitte L,
Armacki M, Huber-Lang M, Kalbitz M, Seufferlein T, Eiseler T.: Endothelial Protein kinase D1
is a major regulator of post-traumatic hyperinflammation. ; Front Immunol. 2023 Mar
2;14:1093022. doi: 10.3389/fimmu.2023.1093022. eCollection 2023. PMID: 36936923 Free
PMC article.

e ArndtV, Doege D, Frohling S, Albers P, Algil H, Bargou R, Bokemeyer C, Bornhduser M,
Brandts CH, Brossart P, Brucker SY, Brimmendorf TH, Dohner H, Gattermann N, Hallek M,
Heinemann V, Keilholz U, Kindler T, von Levetzow C, Lordick F, Neumann UP, Peters C,
Schadendorf D, Stilgenbauer S, Zander T, Zips D, Braun D, Seufferlein T, Nettekoven G,
Baumann M.: Cancer care in German centers of excellence during the first 2 years of the
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COVID-19 pandemic. ; J Cancer Res Clin Oncol. 2023 Feb;149(2):913-919. doi:
10.1007/500432-022-04407-1. Epub 2022 Oct 14. PMID: 36241862 Free PMC article.

Uder L, Nachbar M, Butzer S, Boldt J, Baumeister S, Bitzer M, Konigsrainer A, Seufferlein T,
Hoffmann R, Gatidis S, Nikolaou K, Zips D, Thorwarth D, Gani C, Boeke S.: Local control and
patient reported outcomes after online MR guided stereotactic body radiotherapy of liver
metastases. ; Front Oncol. 2023 Jan 16;12:1095633. doi: 10.3389/fonc.2022.1095633.
eCollection 2022. PMID: 36727060 Free PMC article.

Seufferlein T, Uhl W, Kornmann M, Algil H, Friess H, Kénig A, Ghadimi M, Gallmeier E,
Bartsch DK, Lutz MP, Metzger R, Wille K, Gerdes B, Schimanski CC, Graupe F, Kunzmann V,
Klein |, Geissler M, Staib L, Waldschmidt D, Bruns C, Wittel U, Fichtner-Feigl S, Daum S,
Hinke A, Blome L, Tannapfel A, Kleger A, Berger AW, Kestler AMR, Schuhbaur JS, Perkhofer
L, Tempero M, Reinacher-Schick AC, Ettrich TJ.: Perioperative or only adjuvant gemcitabine
plus nab-paclitaxel for resectable pancreatic cancer NEONAX)-a randomized phase Il trial of
the AIO pancreatic cancer group. ; Ann Oncol. 2023 Jan;34(1):91-100. doi:
10.1016/j.annonc.2022.09.161. Epub 2022 Oct 7. PMID: 36209981 Clinical Trial. Ettrich 2023
Dorman K, Boeck S, Snijder RJ, Siveke JT, Schenk M, Mayerle J, Caca K, Freiberg-Richter J,
Fischer von Weikersthal L, Kullmann F, Reinacher-Schick A, Fuchs M, Kanzler S, Kunzmann
V, Ettrich TJ, Zhang D, Held S, Abdul-Ahad A, von Bergwelt-Baildon M, Heinemann V, Haas
M.: Integrated Analysis of the RASH Study with the Use of the "Burden of Therapy"
(BOTh®TM) Methodology-A Novel Tool for Assessing Adverse Events in Metastatic
Pancreatic Cancer. ; Curr Oncol. 2023 Jun 17;30(6):5828-5834.
doi:10.3390/curroncol30060436. PMID: 37366919 Free PMC article.

Stocker G, Lorenzen S, Ettrich T, Herz AL, Longo F, Kiani A, Venerito M, Trojan J, Mahlberg
R, Moosmann N, Chibaudel B, Kubicka S, Greil R, Daum S, Geissler M, Larcher-Senn J, Keller
G, Lordick F, Haag GM.: S-1 maintenance therapy in Caucasian patients with metastatic
esophagogastric adenocarcinoma-final results of the randomized AIO MATEO phase Il trial.;
ESMO Open. 2023 Jun;8(3):101572. doi: 10.1016/j.esmoop.2023.101572. Epub 2023 Jun 2.
PMID: 37270871 Clinical Trial.

Mdller D, Herrmann H, Schultz MK, Solbach C, Ettrich T, Prasad V.: 203 Pb-VMT-a-NET
Scintigraphy of a Patient With Neuroendocrine Tumor.; Clin Nucl Med. 2023 Jan 1;48(1):54-
55. doi: 10.1097/RLU.0000000000004464. Epub 2022 Oct 18. PMID: 36257061 Free PMC
article.

Innere Medizin |

Brain insulin action on peripheral insulin sensitivity in women depends on menstrual cycle
phase. Hummel J, Benkendorff C, Fritsche L, Prystupa K, Vosseler A, Gancheva S, Trenkamp
S, Birkenfeld AL, Preissl H, Roden M, Haring HU, Fritsche A, Peter A, Wagner R, Kullmann S,
Heni M. Nat Metab. 2023 Sep;5(9):1475-1482. doi: 10.1038/s42255-023-00869-w. Epub 2023
Sep 21. PMID: 37735274 Free PMC article.

Extracellular Matrix Expression in Human Pancreatic Fat Cells of Patients with Normal Glu-
cose Regulation, Prediabetes and Type 2 Diabetes. Siegel-Axel D, Barroso Oquendo M,
Gerst F, Fend F, Wagner R, Heni M, Konigsrainer A, Haring HU, Fritsche A, Schleicher E,
Birkenfeld AL, Stefan N. Int J Mol Sci. 2023 Jul 6;24(13):11169. doi: 10.3390/ijms241311169.
PMID: 37446346 Free PMC article.
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Inceptor correlates with markers of prostate cancer progression and modulates insulin/IGF1
signaling and cancer cell migration. Wissmiller K, Bilekova S, Franko A, Lutz SZ, Katsburg M,
Gulde S, Pellegata NS, Stenzl A, Heni M, Berti L, Haring HU, Lickert H. Mol Metab. 2023
May;71:101706. doi: 10.1016/j.molmet.2023.101706. Epub 2023 Mar 15. PMID: 36931467 Free
PMC article.

ZSLDPE

Innere Medizin |

ZSSK

Questions to consider when caring for patients with ulcerative colitis.

Guselkumab plus golimumab combination therapy versus guselkumab or golimumab mono-
therapy in patients with ulcerative colitis (VEGA): a randomised, double-blind, controlled,
phase 2, proof-of-concept trial.

Safety and tolerability of spesolimab in patients with ulcerative colitis.

Type 1 Autoimmune Pancreatitis in Europe: Clinical Profile and Response to Treatment.
Overbeek KA, Poulsen JL, Lanzillotta M, Vinge-Holmquist O, Macinga P, Demirci AF, Sind-
hunata DP, Backhus J, Algil H, Buijs J, Levy P, Kiriukova M, Goni E, Hollenbach M, Miksch
RC, Kunovsky L, Vujasinovic M, Nikolic S, Dickerson L, Hirth M, Neurath MF, Zumblick M,
Vila J, Jalal M, Beyer G, Frost F, Carrara S, Kala Z, Jabandziev P, Sisman G, Akyuz F, Capurso
G, Falconi M, Arlt A, Vleggaar FP, Barresi L, Greenhalf B, Czakd L, Hegyi P, Hopper A, Nayar
MK, Gress TM, Vitali F, Schneider A, Halloran CM, Trna J, Okhlobystin AV, Dagna L, Cahen
DL, Bordin D, Rebours V, Mayerle J, Kahraman A, Rasch S, Culver E, Kleger A, Martinez-Mo-
neo E, Rekke O, Hucl T, Olesen SS, Bruno MJ, Della-Torre E, Beuers U, Lohr JM, Rosendahl J;
PrescrAlP Study Group.Clin Gastroenterol Hepatol. 2024 Jan 5:51542-3565(23)01042-X. doi:
10.1016/j.cgh.2023.12.010. Online ahead of print. PMID: 38184096

SARS-Cov-2 vaccination is safe in autoimmune pancreatitis patients. Perkhofer L, Kilani K,
Wieser A, Seufferlein T, Kleger P, Mueller M, Kleger A.United European Gastroenterol J.
2024 Jan 5. doi: 10.1002/ueg2.12526. Online ahead of print.PMID: 38180459

Segmental quantification of hepatic lipid content based on volumetric MRI data in patients
with suspected iron overload.nWunderlich AP, Cario H, Kannengief3er S, Grunau V, Gétz M,
Huttner F, Backhus J, Beer M, Schmidt SA. Rofo. 2023 Dec 11. doi: 10.1055/a-2211-3199.
Online ahead of print. PMID: 38081191

Long-term persistence of HCV resistance-associated substitutions after DAA treatment fail-
ure. Dietz J, Millhaupt B, Buggisch P, Graf C, Peiffer KH, Matschenz K, Schattenberg JM,
Antoni C, Mauss S, Niederau C, Discher T, Trauth J, Dultz G, Schulze Zur Wiesch J, Piecha F,
Klinker H, Miller T, Berg T, Neumann-Haefelin C, Berg CP, Zeuzem S, Sarrazin C; German
HCV Resistance Study Group; University Hospitals; Academic Hospitals; Local study sites
(private practices), Germany. J Hepatol. 2023 Jan;78(1):57-66. doi:
10.1016/j.jhep.2022.08.016. Epub 2022 Aug 27. PMID: 36031158

Stauber T, Wartosch L, Vishnolia S, Schulz A, Kornak U (2023). CLCN7, a gene shared by au-
tosomal recessive and autosomal dominant osteopetrosis. (2023). Bone 168(); Impact Factor
2022=4.1;

Schulz A, Moshous D (2023). Hematopoietic stem cell transplantation, a curative approach
in infantile osteopetrosis. Bone 2023; 167(); Impact Factor 2022=4.1

Qualitdtsbericht 2023 — Version 1.0 — Seite 58 von 8o



|

(

\_

ZSHI

S7SEUM @ UNIVERSITATS
ZENTRUM FUR SELTENE ERKRANKUNGEN
UNIVERSITATSMEDIZIN ULM Eh’l‘[? I K U m

Cario H, Lobitz S. Himoglobinopathien und GEPDH-Mangel — global und lokal relevant.
Padiatrie 2023;35(6):52-60

Wunderlich AP, Cario H, Kannengief3er S, Grunau V, Gotz M, Hittner F, Backhus J, Beer M,
Schmidt SA. Segmental quantification of hepatic lipid content based on volumetric MRI data
in patients with suspected iron overload. Rofo. 2023 Dec 11. doi: 10.1055/a-2211-3199. Epub
ahead of print.

Pagnamenta AT, Camps C, Giacopuzzi E, Taylor JM, Hashim M, Calpena E, Kaisaki PJ, Hash-
imoto A, Yu J, Sanders E, Schwessinger R, Hughes JR, Lunter G, Dreau H, Ferla M, Lange L,
Kesim Y, Ragoussis V, Vavoulis DV, Allroggen H, Ansorge O, Babbs C, Banka S, Bafios-
Pifiero B, Beeson D, Ben-Ami T, Bennett DL, Bento C, Blair E, Brasch-Andersen C, Bull KR,
Cario H, Cilliers D, Conti V, Davies EG, Dhalla F, Dacal BD, Dong Y, Dunford JE, Guerrini R,
Harris AL, Hartley J, Hollander G, Javaid K, Kane M, Kelly D, Kelly D, Knight SJL, Kreins AY,
Kvikstad EM, Langman CB, Lester T, Lines KE, Lord SR, Lu X, Mansour S, Manzur A,
Maroofian R, Marsden B, Mason J, McGowan SJ, Mei D, Mlcochova H, Murakami Y, Németh
AH, Okoli S, Ormondroyd E, Ousager LB, Palace J, Patel SY, Pentony MM, Pugh C, Rad A,
Ramesh A, Riva SG, Roberts |, Roy N, Salminen O, Schilling KD, Scott C, Sen A, Smith C,
Stevenson M, Thakker RV, Twigg SRF, Uhlig HH, van Wijk R, Vona B, Wall S, Wang J, Wat-
kins H, Zak J, Schuh AH, Kini U, Wilkie AOM, Popitsch N, Taylor JC. Structural and non-cod-
ing variants increase the diagnostic yield of clinical whole genome sequencing for rare dis-
eases. Genome Med. 2023 Nov 9;15(1):94. doi: 10.1186/513073-023-01240-0.

Minch AL, Jacobsen EM, Schulz A, Loichinger W, Wowra T, Schiefele L, Elsner J, Westhoff
MA, Serra A, Strauss G, Schaarschmidt K, Cario H. Long-term haematological response and
maintained immunological function after laparoscopic subtotal splenectomy in patients with
hereditary spherocytosis. Eur J Haematol 2023;111(5):777-786.

Wunderlich AP, Cario H, Gotz M, Beer M, Schmidt SA. Noninvasive liver iron quantification
by MRI using refocused gradient-echo (bSSFP): preliminary results. Rofo. 2023; 195(9):804-
808

Cario H, Pritschow Y. Neue Ansatze zur Therapie der Beta-Thalassamie. tagliche praxis.
2023; 67:626-638

Cario H, Pritschow Y. Neue Ansatze zur Therapie der Beta-Thalassamie. padiatrische praxis.
2023; 100:204-216

Cario H, Pritschow Y. Neue Ansatze zur Therapie der Beta-Thalassamie. internistische pra-
Xis. 2023; 66:453—465

Karaghiannis V, Maric D, Garrec C, Maaziz N, Buffet A, Schmitt L, Antunes V, Airaud F, Aral
B, Le Roy A, Corbineau S, Mansour-Hendili L, Lesieur V, Rimbert A, Laporte F, Delamare M,
Rab M, Bézieau S, Cassinat B, Galacteros F, Gimenez-Roqueplo AP, Burnichon N, Cario H,
Van Wijk R, Bento C, Girodon F, Hoogewijs D, Gardie B. Comprehensive in silico and func-
tional studies for classification of EPAS1/HIF2A genetic variants identified in patients with
erythrocytosis. Haematologica. 2023;108(6):1652-1666.. doi: 10.3324/haema-
t0l.2022.281698.

Charras A, Haldenby S, Smith E M. D., Egbivwie N, Olohan L, Kenny J G., Schwarz K, Roberts
C, Al-Abadi E, Armon K, Bailey K, Ciurtin C, Gardner-Medwin J, Haslam K, Hawley D P.,
Leahy A, Leone V, McErlane F, Modgil G, Pilkington C, Ramanan A V., Rangaraj S, Riley P,
Sridhar A, Beresford M W., Hedrich C M.: Panel sequenzing links rare, likely damaging gene
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variants with distinct clinical phenotypes and outcomes in juvenile-onset SLE. Rheumatol-
ogy (Oxford) 2023, 62(S12):S1210-51225 (2023)

e Hill A, Peffault de Latour R, Kulasekararaj AG, Griffin M, Brodsky RA, Maciejewski JP, Ma-
rantz JL, Gustovic P, Schrezenmeier H: Concomitant Immunosuppressive Therapy and Eculi-
zumab Use in Patients with Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria: An International PNH
Registry Analysis. Acta Haematol 2023; 146(1): 1-13

e |RF4 International Consortium, Fornes O, Jia A, Kuehn HS, Min Q, Pannicke U, Schleussner
N, Thouenon R, Yu Z, de Los Angeles Astbury M, Biggs CM, Galicchio M, Garcia-Campos JA,
Gismondi S, Gonzalez Villarreal G, Hildebrand KJ, Honig M, Hou J, Moshous D, Pittaluga S,
Qian X, Rozmus J, Schulz AS, Staines-Boone AT, Sun B, Sun J, Uwe S, Venegas-Montoya E,
Wang W, Wang X, Ying W, Zhai X, Zhou Q, Akalin A, André |, Barth TFE, Baumann B, Bristle
A, Burgio G, Bustamante JC, Casanova JL, Casarotto MG, Cavazzana M, Chentout L, Cock-
burn IA, Costanza M, Cui C, Daumke O, Del Bel KL, Eibel H, Feng X, Franke V, Gebhardt JCM,
Gotz A, Grunwald S, Hoareau B, Hughes TR, Jacobsen EM, Janz M, Jolma A, Lagresle-Peyrou
C, LaiN, LiY, LinS, Lu HY, Lugo-Reyes SO, Meng X, Méller P, Moreno-Corona N, Niemela
JE, Novakovsky G, Perez-Caraballo JJ, Picard C, Poggi L, Puig-Lombardi ME, Randall KL,
Reisser A, Schmitt Y, Seneviratne S, Sharma M, Stoddard J, Sundararaj S, Sutton H, Tran
LQ, Wang Y, Wasserman WW, Wen Z, Winkler W, Xiong E, Yang AWH, Yu M, Zhang L,
Zhang H, Zhao Q, Zhen X, Enders A, Kracker S, Martinez-Barricarte R, Mathas S,
Rosenzweig SD, Schwarz K, Turvey SE, Wang JY: A multimorphic mutation in IRF4 causes
human autosomal dominant combined immunodeficiency. Sci Immunol 2023; 8(79):
eadey953. doi: 10.1126/sciimmunol.ade7953.

e Kulasekararaj AG, Lehtinen AE, Forsyth C, Gandhi S, Griffin M, Kérper S, Mikala G, Muus P,
Overgaard U, Patriquin CJ, Pullon H, Shen YM, Spearing R, Szer J, De la Borderie G, Duda
PW, Farzaneh-Far R, Ragunathan S, Sayegh CE, Vadysirisack DD, Schrezenmeier H. Phase Il
trials of zilucoplan in paroxysmal nocturnal hemoglobinuria. Haematologica. 2023 Aug 3.
doi: 10.3324/haematol.2022.281780. Online ahead of print.

e Leiding JW, Vogel TP, Santarlas VGJ, Mhaskar R, Smith MR, Carisey A, Vargas-Hernandez
A, Silva-Carmona M, Heeg M, Rensing-Ehl A, Neven B, Hadjadj J, Hambleton S, Ronan
Leahy T, Meesilpavikai K, Cunningham-Rundles C, Dutmer CM, Sharapova SO, Taskinen M,
Chua I, Hague R, Klemann C, Kostyuchenko L, Morio T, Thatayatikom A, Ozen A, Scherbina
A, Bauer CS, Flanagan SE, Gambineri E, Giovannini-Chami L, Heimall J, Sullivan KE, Allen-
spach E, Romberg N, Deane SG, Prince BT, Rose MJ, Bohnsack J, Mousallem T, Jesudas R,
Dos Santos Vilela MM, O'Sullivan M, Pachlopnik Schmid J, PrGhova S, Klocperk A, Rees M,
SuH, BahnaS, Baris S, Bartnikas LM, Berger AC, Briggs TA, Brothers C, Bundy V, Chan AY,
Chandrakasan S, Christiansen M, Cole T, Cook MC, Desai MM, Fischer U, Fulcher DA, Gallo
S, Gauthier A, Gennery AR, Marques JG, Gottrand F, Grimbacher B, Grunebaum E,
Haapaniemi E, Hdmaldinen S, Heiskanen K, Heiskanen-Kosma T, Hoffman HM, Gonzalez-
Granado LI, Guerrerio AL, Kainulainen L, Kumar A, Lawrence MG, Levin C, Martelius T, Neth
O, Olbrich P, Palma A, Patel NC, Pozos T, Preece K, Lugo Reyes SO, Russell MA, Schejter,
Seroogy C, Sinclair J, Skevofilax E, Suan D, Suez D, Szabolcs P, Velasco H, Warnatz K, Walk-
ovich K, Worth A; STAT3 GOF Working Group members; Seppanen MRJ, Torgerson TR,
Sogkas G, Ehl S, Tangye SG, Cooper MA, Milner JD, Forbes Satter LR: Monogenic early-on-
set lymphoproliferation and autoimmunity: Natural history of STAT3 gain-of-function syn-
drome. J Allergy Clin Immunol. 2023 Apr; 151(4):1081-1095. doi: 10.1016/j.jaci.2022.09.002.
Epub 2022 Oct 11.
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e Maccari ME, Schneider P, Smulski CR, Meinhardt A, Pinto F, LI Gonzalez-Granado, Schuetz
C, Sica MP, Gross M, Fuchs |, Kury P, Heeg M, Vocat T, Willen L, Thomas C, HGhn R, Magerus
A, Lorenz M, Schwarz K, Rieux-Laucat F, Ehl S, Rensing-Ehl A: Revisiting autoimmune lym-
phoproliferative syndrome caused by Fas ligand mutations. J Allergy Clin Immunol. 2023 Jan
5; S0091-6749(23)00001-5. doi: 10.1016/j.jaci.2022.11.028. Online ahead of print.

e Mannes M, Halbgebauer R, Wohlgemuth L, Messerer DAC, Savukoski S, Schultze A, Berger
B, Knapp CL, Schmidt CQ, First D, Hillmer M, Siebert R, Eriksson O, Persson B, Nilsson B,
Nilsson Ekdahl K, Huber-Lang M: Combined Heterozygous Genetic Variations in Comple-
ment C2 and C8B: An Explanation for Multidimensional Immune Imbalance? J Innate Im-
mun. 2023 Mar 1;15(1):412-427. doi: 10.1159/000528607. Online ahead of print.

e Meedt E, Weber D, Bonifacius A, Eiz-Vesper B, Maecker-Kolhoff B, Delecluse S, Delecluse H-
J, Lorenz M, Schwarz K, Meedt S T, Braess J, Herr W, Holler E, Edinger M, Wolff D. Chronic
Active Epstein-Barr Virus (EBV) Infection Controlled by Allogeneic Stem Cell Transplanta-
tion and EBV-Specific T Cells; Clin Infect Dis.2023 Jun 16;76(12):2200-2202.

e Nishimura JI, Soubret A, Arase N, Buatois S, Hotta M, Charoin JE, Ito |, Sreckovic S, Taka-
mori H, Bucher C, Ueda Y, Hernandez-Sanchez J, Gotanda K, Jordan G, Shinomiya K, Ramos
J, Kim JS, Panse J, Peffault de Latour R, R6th A, Morii E, Schrezenmeier H, Isaka Y, Sica S,
Kanakura Y, Yoon SS, Kinoshita T, Paz-Priel |, Sostelly A: Mitigating Drug-Target-Drug
Complexes in Patients with Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria Who Switch Cs Inhibitors
Clin Pharmacol Ther. 2023 Jan 20. doi:10.1002/cpt.2851. Online ahead of print.

e Pellé O, Moreno S, Lorenz MR, Riller Q, Fueher M, Stolzenberg M-C, Maccari Maria Elena,
Lenoir C, Cheminant M, Hinze T, Hebert H F, Konig C, Schvartz A, Schmitt Y, Vinit A, Henry
E, Touzart A, Villarese P, Isnard P, Neveux N, Landman-Parker J, Picard C, Fouyssac F, Ne-
ven B, Grimbacher B, Speckmann C, Fischer A, Latour S, Schwarz K, Rieux-Laucat F: Com-
bined gemline and somatig human FADD mutations cause autoimmune lymphoproliferative
syndrome; J Allergy Clin Immunol. 2023 Oct 2:50091-6749(23)01209-5. Online ahead of
print.

e Rensing-Ehl A, Lorenz MR, FGhrer M, Willenbacher W, Willenbacher E, Sopper S, Abinun M,
Maccari ME, Konig C, Haegele P, Fuchs S, Castro C, Kury P, Pelle O, Klemann C, Heeg M,
Thalhammer J, Wegehaupt O, Fischer M, Goldacker S, Schulte B, Biskup S, Chatelain P,
Schuster V, Warnatz K, Grimbacher B, Meinhardt A, Holzinger D, Oommen PT, Hinze T, He-
bart H, Seeger K, Lehmberg K, Leahy TR, Claviez A, Vieth S, Schilling FH, Fuchs |, Grof3 M,
Rieux-Laucat F, Magerus A, Speckmann C, Schwarz K, Ehl S; ALPS study group: Abnormal
biomarkers predict complex FAS or FADD defects missed by exome sequencing. J Allergy
Clin Immunol.2023 Nov 16:50091-6749(23)01462-8. doi: 10.1016/j.jaci.2023.11.006. Online
ahead of print.

o RoOth A, Ichikawa S, Ito Y, Kim JS, Nagy Z, Obara N, Panse J, Schrezenmeier H, Sica S, Soret
J, Usuki K, Yoon SS, Balachandran N, Buri M, Lundberg P, Patel H, Shinomiya K, Sostelly A,
Nishimura JI: Crovalimab treatment in patients with paroxysmal nocturnal haemoglobinuria:
Long-term results from the phase I/l COMPOSER trial. Eur J Haematol. 2023 Jun 15. doi:
10.1111/ejh.14011. Online ahead of print.

e Steininger P, Herbst L, BihImaier K, Willam C, Korper S, Schrezenmeier H, Kliter H, Pfister
F, Amann K, Weiss S, Kriger DH, Zimmermann R, Korn K, Hofmann J, Harrer T.: Fatal Pu-
umala Hantavirus Infection in a Patient with Common Variable Immunodeficiency (CVID).
Microorganisms. 2023 Jan 21;11(2):283. doi: 10.3390/microorganisms11020283.
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Dingli D, Maciejewski JP, Larratt L, Go RS, Hochsmann B, Zu K, Gustovic P, Kulagin AD.: Re-
lationship of paroxysmal nocturnal hemoglobinuria (PNH) granulocyte clone size to disease
burden and risk of major vascular events in untreated patients: results from the International
PNH Registry ; Ann Hematol. 2023 Jul;102(7):1637-1644. doi: 10.1007/500277-023-05269-4.
Epub 2023 May 18.PMID: 37199789
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genita or Cryptic Telomere Biology Disorder by Telomere Length Screening Using Age-
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nal hemoglobinuria. Future Rare Diseases 23 July 2023D0l:10.2217/frd-2023-0005Corpus ID:
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Anhang

Webseiten

Zentrum fUr seltene Erkrankungen | Universitatsklinikum Ulm (uniklinik-ulm.de)

Home | Universitatsklinikum Ulm (uniklinik-ulm.de)

Netzwerke (ERNs/DRNSs) | Universitatsklinikum Ulm (uniklinik-ulm.de)

Kinder- und Jugendmedizin | Universitatsklinikum Ulm (uniklinik-ulm.de)

DZKJ — Deutsches Zentrum fur Kinder- und Jugendgesundheit

ZSE-DUO — Duale Lotsenstruktur zur Abkldrung unklarer Diagnosen in Zentren fUr Seltene Erkran-
kungen - G-BA Innovationsfonds
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se-atlas: Kartierung von Versorgungseinrichtungen und Patientenorganisationen fir Menschen mit
Seltenen Erkrankungen

Orphanet

NAMSE Startseite - namse.de

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

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

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

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

DIFUTURE | Medizininformatik-Initiative
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