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Hinweis: Der besseren Lesbarkeit wegen wird im Bericht nur die mannliche Form verwendet. Es sind
stets mannliche und weibliche sowie diverse Personen gemeint und angesprochen.
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1. Das Zentrum fur Seltene Erkrankungen (ZSE) Jena im Uberblick

In Deutschland leiden nach Angaben des Nationalen Aktionsbiindnisses fir seltene
Erkrankungen (NAMSE) rund vier Millionen Menschen an seltenen Erkrankungen. Allein in
Thiringen gibt es rechnerisch 40.000 Betroffene. Aktuell werden rund 8.000 Erkrankungen als
.Selten® eingestuft. Eine Erkrankung gilt als ,selten® wenn nicht mehr als finf von 10.000
Menschen von ihr betroffen sind. Betroffene suchen oft bei einer Vielzahl von Arzten Hilfe, bevor
im besten Fall eine Diagnose gestellt werden und im weiteren Verlauf die Behandlung
angestof3en werden kann.

Das Zentrum fur Seltene Erkrankungen (ZSE) am Universitatsklinikum Jena (UKJ) bringt
Ratsuchende (Patienten, Angehorige und Behandler) mit den Spezialisten am UKJ, aber auch
mit Experten an anderen Kliniken oder niedergelassenen Arzten in Thiringen und angrenzenden
Regionen zusammen. Es ist die einzige Anlaufstelle dieser Art im Freistaat Thiringen und eines
von bundesweit 36 Zentren fir Seltene Erkrankungen. Die elf Fachzentren des ZSE bieten
zahlreiche Spezialsprechstunden. Fur die genetische Diagnostik und Beratung der Patienten und
im Modellvorhaben Genomsequenzierung arbeitet das ZSE eng mit dem Institut fir
Humangenetik zusammen. Die Klinik fir Psychosomatik und Psychotherapie kooperiert eng mit
dem ZSE Jena mit dem Ziel einer schnellen Diagnosefindung der Patienten.
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1.1 Aufbau und Organisation

Das ZSE (A-Zentrum) wurde am 15.12.2015 als eine Einrichtung des Universitatsklinikums Jena
gegrundet. Im Berichtszeitraum waren neun Fachzentren (B-Zentren) im ZSE integriert. Die
Koordination der Fachzentren wird vom  A-Zentrum dbernommen. In den
Versorgungseinrichtungen des ZSE Jena wurden im Jahr 2025 6.255 Patienten und Patientinnen
stationar mit einer seltenen Erkrankung versorgt.

In das ZSE Jena wurden im Jahr 2025 die Kindernephrologie und die Erwachsenennephrologie
als Zentrum B11_ Seltene nephrologische Erkrankungen neu aufgenommen. AufRerdem wurde
das Zentrum B5_Seltene periphere Nervenerkrankungen restrukturiert in zwei eigenstandige
Zentren B5_Mitteldeutsches Kopfschmerzzentrum und B10_Fazilis-Nerv-Zentrum. Das Zentrum
B7_Seltene Bindegewebserkrankungen wurde umbenannt in B7_Seltene rheumatologische und
immunologische  Erkrankungen, um die  Arbeitsschwerpunkte  der  Dbeteiligten
Versorgungseinheiten zu préazisieren.

A-Zentrum

Zentrumsleitung
Geschaftsfiihrung Lenkungskreis & Sprecher arztl, Lotsen

B-Zentrum 1
Seltene Infektionen
B-Zentrum 2
Seltene hamatologische Erkrankungen
B-Zentrum 3
Seltene (neuro-)metabolische Erkrankungen
B-Zentrum 4
Seltene Enzephalopathien
B-Zentrum 5
Mitteldeutsches Kopfschmerzzentrum
B-Zentrum 6
Seltene Herz- und Lungenkrankheiten
B-Zentrum 7
Seltene rheumatische und
immunologische Erkrankungen
B-Zentrum 8
Seltene Fehlbildungen
B-Zentrum 9
Neuromuskuldres Zentrum
B-Zentrum 10
Fazialis-Nerv-Zentrum
B-Zentrum 11
Seltene nephrologische Erkrankungen

Institut fiir Humangenetik / Klinik fiir Psychosomatik und Psychotherapie

UNIVERSITATSKLINIKUM JENA

Abbildung 1 Organigramm des ZSE Jena

1.2 A-Zentrum

Das A-Zentrum fungiert als Ubergeordnete Koordinationsstruktur fur die elf integrierten B-Zentren
und als Anlaufstelle fir Ratsuchende (Patienten, Angehdrige und Behandler) ohne gesicherte
Diagnose. Die arztlichen Lotsen nehmen werktéaglich Anfragen der Ratsuchenden entgegen,
sehen die zugesendeten Erhebungsbégen und Befunde ein und koordiniert das weitere
Vorgehen. Ratsuchende kénnen bei vorhandener Fachexpertise sowohl an ein B-Zentrum am
UKJ als auch an ein anderes B-Zentrum deutschlandweit vermittelt werden. Des Weiteren werden
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ausgesuchte Falle zunéchst in einer interdisziplindren Fallkonferenz aus Spezialisten mehrerer
Fachbereiche besprochen.

Das Team im A-Zentrum umfasst aktuell:

Sprecher: OA Dr. med. Annekathrin Rodiger
Dr. med. Dr. rer. nat. Alexander Schulz (seit Januar 2025)

Lenkungskreis: Prof. Dr. med. Christian Hibner
Prof. Dr. med. Peter Huppke
Prof. Dr. med. Christian Geis
Prof. Dr. Till Milde
Prof. Dr. Gerd Fabian Volk

Arztliche Lotsen: OA Dr. med. Annekathrin Rodiger (50 %)
OA Dr. med. Dr. rer. nat. Alexander Schulz (50 %, seit Januar 2025)
Azra Safdari (100 %, seit Mai 2025)

Geschéftsfiihrung: Dipl.-Biol. Astrid van der Wall

Patientenkoordinatorin: Barbara Wolfram (seit Mai 2025)

1.2 B-Zentren, Leitungen sowie beteiligte Kliniken und Institute des UKJ

Jedes Fach- oder B-Zentrum des ZSE wird durch einen Leiter und mind. einen Stellvertreter
gefuhrt. In der Regel finden sich in jedem B-Zentrum Vertreter der Erwachsenen- und der
Kindermedizin. Im ZSE Jena kooperieren drei Institute und zehn Kliniken des UKJ miteinander,
um Patienten mit Seltenen Erkrankungen schnellst mdglich einer gesicherten Diagnose
zuzufiihren und zu behandeln.

B-Zentrum 1 Seltene Infektionen: Leiter Prof. Dr. Sebastian Weis/Prof. Dr. Mathias Pletz (Inst.
f. Infektionsmedizin und Krankenhaushygiene), stellv. Leiter OA Dr. Steffen Reinsch (Klinik f-
Kinder- und Jugendmedizin, Gastroenterologie)

B-Zentrum 2 Seltene hamatologische Erkrankungen: Leiter OA Dr. Karim Kentouche (Klinik
f- Kinder- und Jugendmedizin, Onkologie), stellv. Leiterin OA Dr. Kristina Schilling (Klinik f. Innere
Medizin 1l, Hamostaseologie)

B-Zentrum 3 Seltene (neuro-)metabolische Erkrankungen: Leiter OA Dr. Ralf Husain (Klinik
f. Neuropéadiatrie, SPZ), stellv. Leiter OA Dr. Almut Fritsch (Klinik fur Neurologie, Fabry-
Zentrum), Dr. S. Schmidt, PD Dr. Dr. N. Mdller (Klinik fiir Innere Medizin 1ll, Endokrinologie)

B-Zentrum 4 Seltene Enzephalopathien: Leiter Prof. Dr. Peter Huppke (Klinik f.
Neuropé&diatrie Direktor), stellv. Leiter Prof. C. Geis (Klinik f. Neurologie, Direktor)

B-Zentrum 5 Mitteldeutsches Kopfschmerzzentrum: Leiter OA Dr. Peter Storch (Klinik f.
Neurologie), stellv. Leiter Prof. Dr. Gerd Fabian Volk (Klinik f. Hals-, Nasen und
Ohrenheilkunde)
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B-Zentrum 6 Seltene Herz- und Lungenkrankheiten: Leiter OA Michael Lorenz (Klinik f.
Kinder- und Jugendmedizin, Mukoviszidosezentrum), stellv. Leiter OA Dr. Julian Westphal
(Klinik far Innere Medizin 1)

B-Zentrum 7 Seltene rheumatologische und immunologische Erkrankungen: Leiter: OA
Dr. Martin Scholten (Klinik f. Kinder- Jugendmedizin, Rheumatologie), stellv. Leiter Prof. Dr. Dr.
Alexander Pfeil (Klinik fir Innere Medizin Ill, Rheumazentrum), Dr. Karim Kentouche (Klinik f.
Kinder- und Jugendmedizin)

B-Zentrum 8 Seltene Fehlbildungen: Leiterin: Prof. Dr. Felicitas Eckoldt (Klinik ftir
Kinderchirurgie, Direktorin), stellv. Leiter: Prof. Dr. Hans-Joachim Mentzel (Institut fur
Diagnostische und Interventionelle Radiologie, Kinderradiologie), Prof. Dr. Hans Proquitté
(Klinik f. Kinder- und Jugendmedizin, Neonatologie), Prof. Dr. Ekkehard Schleuf3ner (Klinik ftr
Geburtshilfe, Direktor)

B-Zentrum 9 Neuromuskulére Erkrankungen: Leiterin Dr. Annekathrin Rodiger (Klinik fur
Neurologie), stellv. Leiter Dr. Robert Steinbach (Klinik f. Neurologie)

B-Zentrum 10 Fazialis-Nerv-Zentrum: Leiter Prof. Dr. Gerd Fabian Volk ((Klinik f. Hals-,
Nasen und Ohrenheilkunde), stellv. Leiter: Prof. Dr. Carsten Klingner (Klinik fir Neurologie)

B-Zentrum 11 Seltene nephrologische Erkrankungen: Leitung Prof. Dr. Martin Busch (Klinik
fur Innere Medizin Ill) & PD Dr. Ulrike John-Kroegel (Klinik f. Kinder- und Jugendmedizin), stellv.
Leitung Dr. Johannes Ruhe (Klinik fir Innere Medizin IIl) & Dr. Melanie Rohmann (Klinik f.
Kinder- und Jugendmedizin)

Die elf B-Zentren gehéren zu den folgenden Kliniken und Instituten am UKJ:

¢ Institut fir Diagnostische und Interventionelle Radiologie — Sektion Kinderradiologie

¢ Institut flr Infektionsmedizin und Krankenhaushygiene

e Kilinik fur Geburtsmedizin

e Kilinik fur Hals-, Nasen- und Ohrenheilkunde

¢ Kilinik fur Innere Medizin | - Kardiologie

¢ Kilinik fur Innere Medizin Il — Abteilung Hamatologie und Internistische Onkologie

o Kilinik fur Innere Medizin 1l — FB Nephrologie, FB Rheumatologie/Osteologie und FB
Endokrinologie/ Stoffwechselerkrankungen

¢ Kilinik fur Kinder- und Jugendmedizin

¢ Kilinik fur Kinderchirurgie

¢ Kilinik fur Neurologie

¢ Kilinik fur Neuropédiatrie

Als Ubergeordnete Organisationseinheiten sind aul3erdem das Institut fir Humangenetik und die
Klinik fir Psychosomatik und Psychotherapie integraler Bestandteil des ZSE Jena
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2. Zahlen und Statistik

2.1 Entwicklung der Anfragen an das A-Zentrum

Die Anzahl der Anfragen an das A-Zentrum konnte in den letzten Jahren kontinuierlich gesteigert
werden. Besonders stark fiel der Anstieg im Vergleich der Jahre 2023 und 2024 auf. Hier erfolgte
mit einer Steigerung der Anfragen von 60 (2023) auf 92 (2024) ein Zuwachs von tber 50 %. In
2025 erfolgte abermals eine Steigerung auf inzwischen 143 Falle. Dies v.a. auf eine vermehrte
Aktivitat bei Veranstaltungen, Fortbildungen und in der Offentlichkeitsarbeit zuriickzufiihren.

Anfragen an A-Zentrum

160
140
120
100

80
60
4
-l W

2020 2021 2022 2023 2024 2025

o O O

m Anzahl Anfragen m Ziel

Abbildung 2: Entwicklung der Anfragen an das A-Zentrum 2020-2024

3. Patientenversorgung

Die Patientenversorgung im A-Zentrum wurde im Laufe des Jahres 2024 vollstandig neu
strukturiert und organisiert. Ziel der Patientenversorgung im A-Zentrum ist eine méglichst schnelle
Diagnosefindung fur die Ratsuchenden und Weiterleitung an ein passendes Fachzentrum (B-
Zentrum) im UKJ oder an einem anderen ZSE in Deutschland. Wichtiges Hilfsmittel fur das Finden
des passenden Fachzentrums ist der SE-Atlas, in dem auch das ZSE Jena und seine B-Zentren
verzeichnet sind.

3.1 Patientenversorgungspfad

Seit Anfang 2024 erfolgt die Versorgung der Patienten ohne gesicherte Diagnose im A-Zentrum
entlang eines definierten Patientenversorgungspfades. Dieser sieht u.a. interdisziplindre
Fallkonferenzen, Spezialdiagnostik, Sprechstunden und die Nachverfolgung ungeklarter Falle
Vor.

Am Anfang des Prozesses steht die Aufnahme des Patienten mittels eines Fragebogens, der
durch den Patienten auszufillen ist. Nach Sichtung sdmtlicher Vorbefunde und zur Verfiigung
stehender Unterlagen werden alle relevanten Informationen in einem ZSE-Aufnahmebogen
zusammengefasst und durch die arztlichen Lotsen beurteilt. Nach Durchlaufen des

Qualitatsbericht 2025 https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 8
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Patientenpfades und mit Abschluss des Falles im ZSE erhélt jeder Patient einen Abschlussbericht
in Form eines Briefes.

Ratsuchender/Patient/Arzt
Angehoriger

Bereitstellung der Unterlagen

gef. Anforderung
weiterer Unterlagen
und Befunde

Beurteilung der Unterlagen konkrete
durch arztliche Lotsin Verdachtsdiagnose

l

Vorbereitung Fallkonferenz
und Expertenauswahl

l gef. Hinzuziehen eines

keine Anhaltspunkte
flir eine SE

Psychiatrischen Kollegen

kein Anhaltpunkt fiir

eine SE <= [interdisziplinare Fallkonferenz,| mm—)

ggf. Indikation und

konkrete e :
Verdachtsdiagnose mit P Koorc!matuon em.er konkrete
Empfehlung an periphere Spezialdiagnostik =) Verdachtsdiagnose =
Behandlungseinrichtung l

Verdachtsdiagnose

Spezialdiagnostik (Genetik) |4 nicht bestitigt

l

Bewertung aktueller Befunde
und Vorbereitung
Fallkonferenz

l ggf. Hinzuziehen eines

Psychiatrischen Kollegen

Verdachtsdiagnose mit Fallkonferenz zur Einordnung

= [Empfehlung an periphere| *= der neuen Befunde, ggf. Konkrete

Behandlungseinrichtung multizentrisch mmp | Verdachtsdiagnose oder | mp
1 gesicherte Diagnose

weiterhin ungesicherte Diagnose mit Verdacht aus SE
- 1. ggf. Empfehlung fiir Weiterbehandlung =
2. Re-Evaluierung zu einem spdteren Zeitpunkt

Mitteilung an Patient/Arzt/Angehoriger: Empfehlung flir Weiterbehandlung
1

eU3[ 3SZ SOP (WNJIUIZ-g) WNJIIUSZYIe4 WIUId Ul Sunjpueyagqauam pun yisouseipssunsgiieisag

Abbildung 3: Der Patientenversorgungspfad im ZSE Jena
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3.2 Sprechstunden

Zur schnelleren Diagnosefindung und gemal3 den Zentrumsregeln des G-BA wurde fir die
Patienten des A-Zentrums eine Sprechstunde eingerichtet. An vier Stunden in der Woche ist ein
arztlicher Lotse in einer telefonischen Sprechstunde direkt erreichbar. Hinzu kommen Video-
Sprechstunden nach Bedarf. Seit Mitte 2024 wurde auch eine Prasenz-Sprechstunde etabliert, in
die besonders schwierige Falle eingeladen werden. Das A-Zentrums flhrte im Jahr 2025 40
telefonische und 30 vor Ort-Sprechstunden durch.

Patienten mit einer gesicherten Diagnose werden in den Spezialsprechstunden der integrierten
B-Zentren versorgt. Hier wird ggf. eine weiterfihrende Diagnostik durchgefuihrt und die Therapie
der Patienten geplant.

Tabelle 1: Spezialsprechstunden der B-Zentren im ZSE Jena

B1_Seltene Infektionen

Infektiologische Ambulanz Montag bis Donnerstag 9:00 - 15:00 Uhr

Ambulanz fir padiatrische Gastroenterologie = Montag, Mittwoch, Donnerstag, Freitag 7:30 - 15:30 Uhr
und Hepatologie Dienstag 8:00 - 13:30 Uhr

Ambulanz fur padiatrische Hamatologie/ Montag bis Freitag 9:30 - 14:00 Uhr

Onkolgie und Stammzelltransplantation

Gerinnungssprechstunde/Hamostaseologie Montag - Freitag 7:30 - 15:30 Uhr

B3_Seltene (neuro-)metabolische Erkrankungen

Padiatrisches Stoffwechselzentrum Thiringen Dienstag und Donnerstag nach Vereinbarung
Spezialambulanz Endokrinologie Kinder Montag - Freitag 8:00 - 13:00 Uhr
Spezialambulanz Endokrinologie Erwachsene Montag — Freitag nach Vereinbarung

Morbus Fabry-Zentrum Montag, Mittwoch, Freitag: 8:00 - 14:00 Uhr

B4 Seltene Enzephalopathien

Sozialpadiatrisches Zentrum (SPZ) Montag 9:00 - 15:00 Uhr

Neuroimmunologische Ambulanz Montag von 8:00 - 12:00 Uhr und von 13:30 - 15:30 Uhr
Mittwoch von 8:00 - 11:00 Uhr
Freitag von 8:00 - 12:00 Uh

B5_ Seltene periphere Nervenerkrankungen

Mitteldeutsches Kopfschmerzzentrum Montag - Freitag 8:00 - 12:30 Uhr

Qualitatsbericht 2025 https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 10
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B6_Seltene Herz- und Lungenkrankheiten

Mukoviszidose Ambulanz Mo - Fr 7:30 - 8: 30 Uhr, Mo - Do 14 - 15 Uhr
Ambulanz pulmonale Hypertonien Montag - Freitag 7:00 - 15:00 Uhr

Ambulanz Kardiomyopathien

Lipidambulanz

B7_Seltene rheumatologische und immunologische Erkrankungen

Spezialambulanz padiatrische Rheumatologie Freitag 7:30 - 15:00 Uhr
Rheumatologische Ambulanz Erwachsene Nach Vereinbarung

B8 Seltene (angeborene) Fehlbildungen

Ambulanz Kinderchirurgie Montag - Freitag 8:00 - 15:00 Uhr
Ambulanz Kinderradiologie Montag - Freitag 8:00 - 15:00 Uhr
Sprechstunde Geburtsmedizin Montag von 9:00 - 14:30 Uhr

Dienstag von 8:30 - 16:00 Uhr
Mittwoch von 8:00 - 16:00 Uhr
Donnerstag von 8:30 - 16:00 Uhr
Freitag von 8:30 - 13:00 Uhr

B9 Neuromuskulares Zentrum

Neuromuskulare und Motoneuronenambulanz Montag - Freitag 8:00 - 14:00 Uhr
Padiatrisches Stoffwechselzentrum Thiringen Dienstag und Donnerstag nach Vereinbarung

B10_Fazialis-Nerv-Zentrum

Fazialis-Nerv-Zentrum Dienstag 8:00 - 15:00 h

B11_Seltene nephrologische Erkrankungen

Nephrologische Spezialsprechstunde Montag — Freitag 8:00 — 13:00 h
Erwachsene
Nierentransplantationssprechstunde Montag — Freitag 8:00 — 13:00 h
Erwachsene

Nephrologische Spezialsprechstunde Kinder = Montag 14:00 - 16:30 Uhr
Dienstag 9:00 - 13:00 Uhr
Mittwoch 10:00 - 14:00 Uhr
Donnerstag 9:00 - 13:00 Uhr
Freitag 9:00 - 13:00 Uhr
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3.3 Interdisziplinare Fallkonferenzen

Fur ungeklarte Falle werden im ZSE Jena interdisziplindre Fallkonferenzen etabliert. Diese sind
als Fortbildungsveranstaltungen bei der LAK Thiringen anerkannt und fanden im Jahr 2025
sechs Mal statt. Es nahmen durchschnittlich 15 Teilnehmer aus den unterschiedlichsten Kliniken
des UKJ teil. In jeder Konferenz wurden 2-3 Félle, insgesamt 12, des ZSE diskutiert.

Daruber hinaus trifft sich das interdisziplinare ZSE-Team 14-tagig zur Fallkonferenz fir neue Falle
im ZSE. Im Jahr 2025 wurden 21 dieser Fallkonferenzen durchgefiihrt. Dartber hinaus findet in
Zusammenarbeit mit dem Institut fur Humangenetik wdchentlich bis 14-tagig das
humangenetische Board zur Besprechung humangenetischer Befunde statt. In diesem Board
werden auch neue Falle in das Modellvorhaben Genomsequenzierung eingeschlossen und
abschliel3end besprochen. Im Jahr 2025 fanden 28 humangenetische Boards statt.

Neben dem A- Zentrum flhren auch die integrierten B-Zentren regelmaRig Fallkonferenzen
durch. Hierzu gehéren die Befunddiskussion und Empfehlungen fir weitere diagnostische
und/oder therapeutische Malinahmen Insgesamt wurden im ZSE Jena im A-Zentrum und den
integrierten B-Zentren im Jahr 2025 zusammen 184 Fallkonferenzen durchgefuhrt.

Insgesamt ergeben sich die folgenden regelmafigen Fallkonferenzen im ZSE Jena:

Tabelle 2: RegelmaRige Fallkonferenzen im ZSE Jena

Durchfiihrendes Zentrum

UNIVERSITATSKLINIKUM JE

Bezeichnung

Termin(e)

A-Zentrum

A-Zentrum

A-Zentrum

B1_Seltene Infektionen

B1_Seltene Infektionen

B1_Seltene Infektionen

B1_Seltene Infektionen

B4_Seltene
Enzephalopathien

B5_Mitteldeutsches
Kopfschmerzzentrum

Qualitatsbericht 2025

Interdisziplinare Fallkonferenz

Humangenetisches Board

Interdisziplindre ZSE-
Fallkonferenz

CED-Board

CED-Board Endoskopie

Qualitatszirkel padiatrische

Gasroenterologie

Video-Fallkonferenzen
Infektiologie

Fallkonferenzen
DRN_Padiatrische
Neuroinflammation

Fallkonferenzen
Kopfschmerzzentrum

2025 6 mal jahrlich, online per WebEX,
anerkannt durch die LAK Thiringen

14-tagig in Prasenz, in 2025 28 mal
durchgefuhrt

Wochentlich in Prasenz im
interdisziplindren Team des ZSE, in
2025 insgesamt 21 mal durchgefuhrt

2 mal monatlich, Prasenz, in 2025 22
mal durchgefuhrt

alle 2 Monate, in 2025 5 mal
durchgefihrt

2 mal jahrlich, Tharingen-weit,
anerkannt durch die LAK Thiringen

bei Bedarf, in 2025 9 mal durchgefihrt

4 mal jahrlich, seit Mitte 2024,
anerkannt durch die LAK Thuringen

bei Bedarf, in 2025 5 mal durchgefihrt

https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 12
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B6_Seltene Herz- und Fallkonferenzen CF bei Bedarf, in 2025 2 mal durchgefuihrt
Lungenerkrankungen

B8_Seltene (angeborene) Perinatalkonferenz Monatlich montags, 9 Termine in 2025,
Fehlbildungen/Klinik fir online per Zoom;
Geburtsmedizin anerkannt durch die LAK Thiringen

B8_Seltene (angeborene) Fallkonferenz Kinderchirurgie 3 mal in 2025
Fehlbildungen/Klinik fir
Kinderchirurgie

B10_Fazialis-Nerv-Zentrum Fallkonferenzen FNZ 14-tagig, 20 mal in 2025 durchgefihrt
B11_Seltene Kindernephro-Board Monatlich, in 2025 13 mal durchgefuihrt
nephrologische

Erkrankungen

B11l Seltene MMC Board Monatlich und nach Bedarf, in 2025 14
nephrologische mal durchgefihrt

Erkrankungen

3.4 Humangenetische Analysen

Im Jahr 2025 wurden 312 Whole Exome Sequenzierungen (2024: 299) bei Patienten mit unklarer
Diagnose durchgefiihrt und ausgewertet. Erstmals wurden im Jahr 2025 im Rahmen des
Modellvorhabens Genomsequenzierung auch Whole Genome Sequenzierungen durchgefihrt
und ausgewertet. Hier wurden 77 Féalle sequenziert. Es ist davon auszugehen, dass circa
20-30 % der Patientinnen und Patienten mit unklarer Diagnose nach Durchlaufen
humangenetischer Spezialdiagnostik eine gesicherte Diagnose erhalten.

3.5 Zusammenarbeit mit der Klinik fir Psychosomatik und Psychotherapie

Das Projekt ZSE-DUO zeigt eindrucksvoll, dass Patienten mit einer Seltenen Erkrankung
schneller zu einer Diagnose gefihrt werden kénnen, wenn in den Lotsen- und Diagnoseprozess
arztliche Kollegen der Psychotherapie eingebunden sind. Das ZSE Jena ist daher auf die Klinik
fur Psychosomatik und Psychotherapie zugegangen, um diese in das ZSE einzubinden. Es
konnte eine Kooperationsvereinbarung in Form eins Letters of Commitment erreicht werden. Seit
Marz 2024 nehmen deshalb Vertreter der Klinik fir Psychosomatik und Psychotherapie an den
interdisziplindren Fallkonferenzen des ZSE teil.

3.6 Vernetzung

Steht nach Diagnosestellung kein passendes Versorgungsangebot am UKJ zur Verfligung,
werden die Patienten an andere ZSE in Deutschland tberwiesen. Wichtiges Recherchetool fir
das Finden einer passenden Versorgungseinrichtung ist der SE-Atlas. Auf3erdem sind die ZSE in
Deutschland durch regelmaliige Lotsentreffen (sechs Mal jahrlich) im Kontakt und tauschen sich
zu allgemeinen Themen der Patientenversorgung aus. Arztliche Lotsen und Geschaftsfiihrung
des ZSE Jena nehmen regelmafig an diesen Treffen teil.

Qualitatsbericht 2025 https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 13
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3.7 Archivierung

Fur abgeschlossene Falle wurde im ZSE ein Archivsystem aufgebaut. In dieses wurden im Laufe
des Jahres alle Falle aus den Jahren 2020-2023 uberfuihrt, soweit die Unterlagen vorlagen. Ab
dem Jahrgang 2025 finden sich die Unterlagen vollstandig im Archiv.

4. Modellvorhaben Genomsequenzierung

Prof. Dr. Hubner, Direktor des Instituts fir Humangenetik, konnte die Teilnahme am
Modellvorhaben Genomsequenzierung (MV GenomSEQ nach 8 64e SGB V) sowohl fir
onkologische als auch fir Seltene Erkrankungen einwerben. Im ZSE Jena wurden die
notwendigen Prozesse fUr Patienten mit einer Seltenen Erkrankung entwickelt und implementiert.
Dies betrifft v.a. die Anmeldung der Patienten zum Modellvorhaben durch den behandelnden
Arzt, die Besprechung der angemeldeten Patienten in einer interdisziplinaren Fallkonferenz, die
Dokumentation der an einen klinischen Datenknoten zu Ubermittelnden Daten, die digitale
Bereitstellung der zu tibermittelnden Daten zur Ubertragung an den klinischen Datenknoten durch
das Datenintegrationszentrum (DIZ). Im Jahr 2025 konnten bereits 62 Patienten und Patientinnen
mit dem Verdacht auf eine Seltene Erkrankung in das Modellvorhaben eingeschlossen werden,
23 davon haben den gesamten Prozess im ZSE bereits durchlaufen und eine humangenetische
Beratung erhalten.

5. Netzwerke und Information

5.1 Kooperationen des ZSE

Das ZSE Jena unterhalt Kooperationen zu iber 60 Partnern in ganz Deutschland. Regional liegt
der Schwerpunkt in Thiringen, Sachsen, Sachsen-Anhalt und Nordbayern. Die Zusammenarbeit
umfasst zuweisende Kliniken, niedergelassene Arzte, ZAM und MVZ, Rehabilitationskliniken und
Selbsthilfeorganisationen.

Neben der Zuweisung und Ubernahme von Patienten organisieren die A- und B-Zentren des ZSE
mit den Partnern Fortbildungen sowie Informations- und Patientenveranstaltungen.

5.2 Vernetzung mit anderen ZSE in Deutschland

Die ZSE in Deutschland sind Uber die AG ZSE miteinander vernetzt und stehen im engen
Austausch. Vertreter des ZSE Jena nehmen regelmafiig an den Treffen der AG ZSE (zwei Mal
jahrlich) teil. Im Juni 2024 fand ein Prasenztreffen in Wirzburg statt. Das ZSE Jena war durch die
Geschaéftsfihrung vertreten.

Die arztlichen Lotsen des ZSE Jena nehmen regelmaflig an den Treffen der arztlichen
Koordinatoren des ZSEs in Deutschland teil. Diese finden alle zwei Monate online statt.

Qualitatsbericht 2025 https://www.uniklinikum-jena.de/zse/ 14
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5.3 wissenschaftlich-fachliche Netzwerke

Schon in den Vorjahren waren Beteiligte des ZSE Jena in Deutschen Referenznetzwerkes aktiv.
Dies gilt fur Herrn Michael Lorenz (Leiter Mukoviszidosezentrum/B6_Seltene Herz- und
Lungenkrankheiten) im DRN-Lunge und fur Herrn Prof. Dr. Fabian Volk (Leiter Fazialis-Nerv-
Zentrum/B5_Seltene  periphere  Nervenerkrankungen) im CRANIO-Net. In diesem
Referenznetzwerk hat Herr Prof. Dr. Volk im Jahr 2024 zudem die Koordination der Fort- und
Weiterbildungsveranstaltungen tbernommen.

Bereits im Vorjahr wurde das German Network for Research on Autoimmune Encephalitis
(GENERATE) gegrindet. Hier finden sich 130 Versorgungseinrichtungen an 83 Standorten in D,
A und CH zusammen. Prof. Dr. Christian Geis (Mitglied im Lenkungskreis des ZSE) ist hier
Mitinitiator sowie Vorstand und Schatzmeister im. GENERATE e.V.

Seit Januar 2024 gibt es das Deutsche Referenznetzwerk Varianten der Geschlechtsentwicklung
(DRN-DSD). Hier ist das Zentrum B8_Seltene angeborene Fehlbildungen unter der Federflihrung
von Frau Prof. Dr. Felicitas Eckoldt Mitglied.

Herr Prof. Dr. Peter Huppke (Mitglied im Lenkungskreis des ZSE und Leiter des Zentrums
B4_Seltene Enzephalopathien) grindete im Sommer 2024 das Deutsche Referenznetzwerk fiir
Seltene padiatrische Neuroinflammation (DRN-Neuroinflammation). Die Eintragung in den SE-
Atlas ist in Vorbereitung.

5.4 Zusammenarbeit mit der Patientenselbsthilfe

Sowohl das A-Zentrum als auch die B-Zentren arbeiten zusammen mit verschiedenen Gruppen
der Patientenselbsthilfe. So organisierte die Geschaftsfihrung des A-Zentrums zusammen mit
dem ACHSE e.V. zum Tag der Seltenen Erkrankungen eine Kunstausstellung in der Magistrale
des ZSE. Neuromuskulares Zentrum (B9), Mukoviszidosezentrum (B6) und Fazialis-Nerv-
Zentrum (B5) organisierten im letzten Jahr gemeinsame Veranstaltungen mit Vertreten der
Selbsthilfe, um nur einige zu nennen.

5.5 Fortbildungs- und Informationsveranstaltungen

Das ZSE und die beteiligten B-Zentren organisierten im Jahr 2025 die folgenden Fortbildungs-
und Informationsveranstaltungen:
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Tabelle 3: Forthildungs- und Informationsveranstaltungen im ZSE Jena in 2024
*VVeranstaltungen gemeinsam mit Patientenorganisationen

** durch die LAK Thiringen als Fortbildungsveranstaltung anerkannt

*** \Jeranstaltungen gesponsert durch Industrie- oder andere Drittmittelmittel

Datum Veranstaltung Beteiligte Zentren
20. Februar 2025 Interdisziplindre Fallkonferenz: Falldiskussion tiber Félle | A-Zentrum
aus dem Zentrum fur Seltene Erkrankungen Jena
(online)**
06. Marz 2025 7. Nephrologischer Stammtisch*** Bi1
15. Méarz 2025 Patientenforum Aktiv gegen Kopfschmerzen und B5
Migrane*
24. April 2025 Interdisziplindre Fallkonferenz: Falldiskussion Uber Falle | A-Zentrum
aus dem Zentrum fur Seltene Erkrankungen Jena
(online)**
04. Juni 2025 Jena Neuroscience Lectures: Prof. Marco Rust, Inst. Of | Inst. f. Humangenetik,
Physiological Chemistry Marburg (Prasenz)** B4
14. Juni 2025 Fortbildung Kopfschmerz*** B5
19. Juni 2025 Interdisziplindre Fallkonferenz: Falldiskussion Uber Falle | A-Zentrum
aus dem Zentrum fur Seltene Erkrankungen Jena
(online)**
26. Juni 2025 5. Jenaer Fazialis-Nerv-Tag (Présenz und online)*/** A-Zentrum, Fazialis-
Nerv-Zentrum (B10)
21. August 2025 Interdisziplinére Fallkonferenz: Falldiskussion Uber Félle | A-Zentrum
aus dem Zentrum fur Seltene Erkrankungen Jena
(online)**
12. September 2025 | Jahrestagung der AGS-Eltern- und Patienteninitiative* B8
01. Oktober 2025 Jena Neuroscience Lectures: Prof. Martin Inst. f. Humangenetik,
Kerschensteiner, Inst. Of Clinical Neuroimmunology B4
Munchen (Prasenz)**
22. Oktober 2025 5. Symposium des ZSE in Prasenz und online, Thema: | A-Zentrum
Tumordispositionssyndrome (Prasenz und online)**
26. Oktober 2025 Interdisziplindre Fallkonferenz: Falldiskussion Uber Falle | A-Zentrum
aus dem Zentrum fur Seltene Erkrankungen Jena
(online)**
27.-30. Oktober Summer School Infektiologie B1
2025
05. November 2025 | Jena Neuroscience Lectures: Prof. Marlene Bartos, Inst. | Inst. f. Humangenetik,
Of Physiology, Cellular ans Systemic Neurophysiology B4
Freiburg (Présenz)
06.-07. Nov. 2025 11. Neurolaryngology Workshop*** B10
06. November 2025 | Neurolaryngology Workshop, online fir CARNIO NET* B10
13. November 2025 | 8. Nephrologischer Stammtisch*** B11

Qualitatsbericht 2025
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10. Dezember 2025 |Jena Neuroscience Lectures: Prof. Markus Ott, Clinic Inst. f. Humangenetik,
and Policlinic for Neurology Halle-Wittenberg (Prasenz) |B4

11. Dezember 2025 | Workshop: Functional Electrical Stimulation in Facial B10
Palsy*/**

18. Dezember 2025 | Interdisziplinare Fallkonferenz: Falldiskussion tber Félle | A-Zentrum
aus dem Zentrum fur Seltene Erkrankungen Jena
(online)**

5.6 Offentlichkeitsarbeit

Beginnend mit dem Tag der Seltenen Erkrankungen am 28. Februar 2025 wurde im ZSE eine
intensive Offentlichkeitsarbeit geleistet. Den Aktionstag nutze das ZSE fur einen Infostand und in
der Magistrale des UKJ. AuBerdem wurde der Tag mit einer Pressemitteilung und Social Media
Posts durch die Unternehmenskommunikation unterstitzt.

Zum Symposium des ZSE am 22. Oktober 2025 wurden alle niedergelassenen Hausérzte,
Kinderarzte, Neurologen, Endokrinologen, Gynéakologen und Pneumologen in Thiringen
schriftlich eingeladen. Insgesamt wurden rund 1.200 Briefe versendet. Neben Programm und
Einladung zum Symposium erhielten alle Adressaten einen Flyer des ZSE. Die Anfragen von
niedergelassenen Arzten an das A-Zentrum sind seitdem merklich gestiegen und spiegeln sich
auch in den deutlich erhéhten Fallzahlen des A-Zentrums in Vergleich zu den Vorjahren wider.

Am 3. Dezember 2024 beteiligte sich das ZSE mit einem Infostand am Tag der Menschen mit
Behinderung in der Magistrale des ZSE.

6. Qualitatsmanagement und Zertifizierung

6.1 Qualitatsmanagementsystem und Zertifizierung

Die Geschéftsfiihrung baute in enger Zusammenarbeit mit dem zentralen Qualitatsmanagement
des UKJ in der ersten Halfte des Jahres 2024 das QM-System des ZSE auf. Dies war v.a. mit
Blick auf die angestrebte NAMSE-Zertifizierung im November 2024 notwendig. Das ZSE Jena
wurde am 26. November 2024 erfolgreich nach den Kriterien der NAMSE zertifiziert. Im
November 2025 erfolgte die erfolgreiche Re-Zertifizierung.

Im Einzelnen umfasst der QM-Ordner des ZSE die folgenden Verfahren- und Arbeitsanweisungen
sowie Aufgabenbeschreibungen, die fur alle Beteiligten im zentralen QM-System des UKJ
einsehbar sind:
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Tabelle 4: interne Verfahrens- und Arbeitsanweisungen sowie Aufgabenbeschreibungen im
Geltungsbereich des ZSE Jena

Geltungsbereich Verfahrensanweisung (VA), Arbeitsanweisung (AV),

Aufgabenbeschreibung (AB)

A-Zentrum AB Arztlicher Lotse
AB Patientenkoordinator
AB QM-Beauftragter
AB Zentrumskoordinator
AB Zentrumssprecher
VA Mitgliederversammlung
VA Zentrumsleitung
VA Dokumentation von besonderen Aufgaben nach G-BA
VA Fallkonferenz
VA Nachverfolgung
VA Patienten-Versorgungspfad
VA ZSE Sprechstunde
VA Psychosoziale Versorgung
VA Patienten-Nachverfolgung

VA Kernaufgaben ZSE

A-Zentrum/ Inst. f. Humangenetik VA Genetische Diagnostik

Inst. f. Humangenetik AA Aktenanlage
AA Eingabe P Datenbank

VA Befunderstellung

B9_Neuromuskuléres Zentrum VA NMZ Sprechstunde

6.2 Interne MalBhahmen zur Qualitatssicherung (PDCA-Zyklus)

Neben dem Aufbau des QM-Systems finden im ZSE Jena mindestens alle drei Monate
Qualitatszirkel in Form von Lenkungskreissitzungen und wdchentlich der Jour fix im Team des A-
Zentrums  statt. AulBerdem werden alle Mitglieder mind. einmal jahrlich zur
Mitgliederversammlung eingeladen. Die Termine vielen 2025 wie folgt.
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Tabelle 5: Treffen zur Qualitatssicherung im ZSE Jena A-Zentrum 2024

Art des Treffens

Zentrumsleitungs-/Lenkungskreistreffen 4

Mitgliederversammlungen
JF ZSE A-Zentrum

7. Mitarbeit an Leitlinien und Konsensuspapieren

Anzahl

Termine

04.03., 03.06., 09.09., 02.12.25

1 22.10.2025

46 07.01., 14.01., 21.01., 28.01., 04.02., 11.02.,
18.02., 25.02., 04.03., 11.03., 18.03., 25.03,,
01.04., 08.04., 15.04., 22.04., 29.04., 06.05.,
13.05., 20.05., 27.05., 10.06., 17.06., 24.06.,
01.07., 08.07., 15.07., 05.08., 12.08., 19.08.,
26.08., 02.09., 09.09., 16.09., 23.09., 30.09.,
07v.10., 21.10,, 28.10., 04.11., 11.11,, 18.11,,
25.11.,09.12.,16.12.25

Die wissenschaftlichen und medizinischen Mitarbeiter ZSE Jena und seiner integrierten
Fachzentren (B-Zentren) beteiligen sich an der Erstellung medizinischer Leitlinien. Hierbei

handelt es sich um wissenschaftlich fundierte, praxisorientierte Handlungsempfehlungen, die auf

Grundlage des aktuellen Standes der Wissenschaft in einem bestimmten Fachgebiet entwickelt
wurden. Das Engagement der Fachexperten des ZSE ist in Tabelle 6 zusammengefasst.

Tabelle 6: Auflistung der Fachexperten aus dem ZSE, welche im Jahr 2024 an der Erstellung
medizinischer Leitlinien beteiligt waren

B1_Seltene Infektionen

Leitlinie

AWMEFE 020-013: S3-Leitlinie
Epidemiologie, Diagnostik und

Therapie erwachsener Patienten

mit nosokomialer Pneumonie

AWMF 020-020: S3-Leitlinie
Behandlung von erwachsenen
Patienten mit ambulant
erworbener Pneumonie

AWME 020-027: S1-Leitlinie
Long/ Post-COVID - Living
Guideline

AWMF 020-030: S2k-Leitlinie
Management erwachsener
Patientinnen und Patienten mit
Bronchiektasen-Erkrankung

Qualitatsbericht 2025

Federfihrende
Fachgesellschaft

Deutsche Gesellschaft fur
Pneumologie und
Beatmungsmedizin e.V.
(DGP)

Deutsche Gesellschaft fur
Pneumologie und
Beatmungsmedizin e.V.
(DGP)

Deutsche Gesellschaft fir
Pneumologie und
Beatmungsmedizin e.V.
(DGP)

Deutsche Gesellschaft fiir
Pneumologie und
Beatmungsmedizin e.V.
(DGP)

Stand der
Leitlinie

03/2024

In
Uberarbei-
tung

05/2024

in
Uberaebei-
tung

05/2024

https://www.uniklinikum-jena.de/zse/

Fachexperte des ZSE

Prof. Dr. Mathias Pletz,
Inst. F. Infektionsmedizin
und Krankenhaushygiene

Prof. Dr. Mathias Pletz,
Inst. F. Infektionsmedizin
und Krankenhaushygiene

Prof. Dr. Mathias Pletz,
Inst. F. Infektionsmedizin
und Krankenhaushygiene

Prof. Dr. Mathias Pletz,
Inst. F. Infektionsmedizin
und Krankenhaushygiene
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https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-013
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-013
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-013
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-020
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-020
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-020
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-020
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-027
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-027
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-027
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-030
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-030
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-030
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/020-030

AWMEF 079-001: Sepsis -
Pravention, Diagnose, Therapie

und Nachsorge

AWME 082-006: S2k-Leitlinie
Kalkulierte parenterale
Initialtherapie bakterieller
Erkrankungen bei Erwachsenen

B4 Seltene Enzephalopathien

Leitlinie

AWMPF 030-050: S2k-Leitlinie
Diagnose und Therapie der
Multiplen Sklerose, Neuromyelitis

Optica Spektrum und MOG-IgG-
assoziierte Erkrankungen - Living

Guideline

AWMEFE 022 — 014: S1-Leitlinie
Padiatrische Multiple Sklerose

Deutsche Sepsis- 04/2025 Prof. Dr. Mathias Pletz,
Gesellschaft e.V. (DSG) Inst. F. Infektionsmedizin
und Krankenhaushygiene

Paul-Ehrlich-Gesellschaft  In Prof. Dr. Mathias Pletz,
fur Infektionstherapie e.V.  Uberarbei- Inst. F. Infektionsmedizin
(PEG) tung und Krankenhaushygiene

Federfiihrende Stand der Fachexperte des ZSE
Fachgesellschaft Leitlinie
Deutsche 01/2024 redaktio- Prof. Dr. Peter Huppke,
Gesellschatft fur nell Gberarbeitet, Klinik f. Neuropadiatrie
Neurologie e.V.
(DGN) glltig bis

30.11.2025
Gesellschatft fur 04.12.23: Prof. Dr. Peter Huppke,
Neuropéadiatrie e.V.  korrigierte Klinik f. Neuropadiatrie
(GNP) Langfassung

(Version 5.2)

eingestellt

B5 Mitteldeutsches Kopfschmerzzentrum

Leitlinie

AWMEF 030-145: S2k-Leitlinie
Palliativmedizinische Versorgung
neurologischer Erkrankungen

Federfuhrende Stand der Fachexperte des ZSE
Fachgesellschaft Leitlinie

Dt. Gesellschatft fur Gultig bis  Dr. Benjamin llse, Klinik fir
Neurologie (DGN) 1.12.2027 Neurologie

B6_Seltene Herz- und Lungenkrankheiten

Leitlinie

AWMF 026-024: S3-Leitlinie
Mukoviszidose bei Kindern in
den ersten beiden Lebensjahren,
Diagnostik und Therapie

Qualitatsbericht 2025

Federfuhrende Stand der Fachexperte des ZSE
Fachgesellschaft Leitlinie
Gesellschatft fur In Prof. Dr. Hans-Joachim
Padiatrische Pneumologie  Uberarbei- Mentzel, IDIR
e.V. (GPP) tung Kinderradiologie
Deutsche Gesellschaft fur
Kinder- und
Jugendmedizin e.V.
(DGKJ)
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https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/079-001
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/079-001
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/082-006
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/082-006
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/082-006
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/082-006
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/030-050
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/030-050
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/030-050
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/030-050
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/030-050
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/030-050
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/022-014
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/022-014
https://register.awmf.org/de/leitlinien/detail/030-145
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B7_Seltene rheumatologische und immunologische Erkrankungen

Leitlinie Federfiihrende Stand der Fachexperte des ZSE
Fachgesellschaft Leitlinie

AWMF 060-013: S3-Leitlinie Deutsche Gesellschaft fir In Prof. Dr. Alexander Pfeil,

Diagnosestellung und Rheumatologie und Uberarbei- Klinik f. Innere Medizin Il

medikamentése Therapie der Klinische Immunologie tung

Psoriasis Arthritis e.V. (DGRh)

B8 Seltene angeborene Fehlbildungen

Leitlinie Federfihrende Stand der Fachexperte des ZSE
Fachgesellschaft Leitlinie

AWMF 006 022 S2k-Leitlinie Deutsche Gesellschaft fir In Prof. Dr. Hans-Joachim

Hodenhochstand - Maldescensus Kinder- und Uberarbei- Mentzel, IDIR

testis Jugendchirurgie e.V. tung Kinderradiologie
(DGKJCH)

AWMF 006-102: S2k-Leitlinie Deutsche Gesellschaft fir In Prof. Dr. Felicitas Eckoldt,

Kindlicher Hydrocephalus Kinder- und Uberarbei- Klinik f. Kinderchirurgie
Jugendchirurgie e.V. tung
(DGKJCH)

AWMF 015-052: S2k-Leitlinie Deutsche Gesellschaft fir In Prof. Dr. Felicitas Eckoldt,

Weibliche genitale Fehlbildungen Gynékologie und Uberarbei- Klinik f. Kinderchirurgie

Geburtshilfe e.V. (DGGG) tung

AWMF 022-008: S3-Leitlinie Gesellschaft fur In Prof. Dr. Hans Proquitté,
Diagnose und Therapie des Neuropéadiatrie e.V. (GNP) Uberarbei- Klinik f- Kinder- und
Guillain-Barré Syndroms im tung Jugendmedizin
Kindes- und Jugendalter (ICD-
10: G61.0
AWMEF 024-024: S2k-Leitlinie Gesellschaft fur Neuan- Prof. Dr. Hans Proquitté,
Schlaganfall und Sinus-Venen- Neonatologie und meldung Klinik f- Kinder- und
Thrombose des Neugeborenen padiatrische Jugendmedizin
Intensivmedizin e.V.
(GNPI)
AWMEF 025-016: S2k-Leitlinie Gesellschaft fur In Prof. Dr. Hans-Joachim
Sichelzellkrankheit Padiatrische Onkologie Uberarbei- Mentzel, IDIR
und Hamatologie (GPOH) tung Kinderradiologie
AWMFE 025-022: S1-Leitlinie Gesellschaft fur 06/2024 Prof. Dr. Hans-Joachim
Leitsymptome und Diagnostik der P&diatrische Onkologie Mentzel, IDIR
ZNS-Tumoren im Kindes- und und Hamatologie (GPOH) Kinderradiologie
Jugendalter Gesellschaft fur

Neuropadiatrie e.V. (GNP)
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AWMF 027-051: S2k-Leitlinie Deutsche Gesellschaft fir In Prof. Dr. Hans Proquitté,

Down-Syndrom im Kindes- und Kinder- und Uberarbei- Klinik f- Kinder- und
Jugendalter Jugendmedizin e.V. tung Jugendmedizin

(DGKJ)
AWMF 027-068 S3-Leitlinie Deutsche Gesellschaft fir Geplante  Prof. Dr. Hans-Joachim
Diagnostik und Therapie von Kinder- und Fertigstellu Mentzel, IDIR
Hyperlipidamien bei Kindern und  Jugendmedizin e.V. ng Kinderradiologie
Jugendlichen (DGKJ) 31.05.26
AWMF 043-051: S2k-Leitlinie Deutsche Gesellschaft fir In Prof. Dr. Felicitas Eckoldt,
Harnréhrenklappen Urologie e.V. (DGU) Uberarbei- Klinik f. Kinderchirurgie

Deutsche Gesellschaft fir  tung

Kinder- und

Jugendchirurgie e.V.

(DGKJCH)
AWMEF 043-057: S2k-Leitlinie Deutsche Gesellschaft fir ~ Neuan- Prof. Dr. Felicitas Eckoldt,
Dilatation der oberen Harnwege:  Urologie e.V. (DGU) meldung Klinik f. Kinderchirurgie
Diagnostik, Management und
Therapie bei

Nierenbeckendilatation /
Ureteropelviner Stenose

AWMEF 064-005 S1-Leitlinie Gesellschatft fur Geplante  Prof. Dr. Hans-Joachim

Hamaturie bei Kindern und Padiatrische Radiologie Fertigstellu Mentzel, IDIR

Jugendlichen - Bildgebende e.V. (GPR) ng Kinderradiologie

Diagnostik 30.04.26

AWMEF 064-006 S1-Leitlinie Gesellschatft fir Geplante  Prof. Dr. Hans-Joachim

Harntraktdilatation bei Kindern -  P&adiatrische Radiologie Fertigstellu Mentzel, IDIR

Bildgebende Diagnostik e.V. (GPR) ng Kinderradiologie
30.04.26

AWMF 064-018: S1-Leitlinie Gesellschaft fur 10/2024 in  Prof. Dr. Hans-Joachim

Ganzkorpermagnetresonanztom  Padiatrische Radiologie Uberarbe- Mentzel, IDIR

ografie im Kindes- und e.V. (GPR) itung Kinderradiologie

Jugendalter

AWMEF 086-008 S2k-Leitlinie Gesellschatft fir Geplante  Prof. Dr. Hans-Joachim
Schmerzen bei Hamophilie Thrombose- und Fertigstellu Mentzel, IDIR
Hamostaseforschung e.V. ng Kinderradiologie
(GTH) 31.03.26
AWMEF 089-003: S2k-Leitlinie Deutsche Gesellschaft fir ~ Neuan- Prof. Dr. Felicitas Eckoldt,
Diagnostik und Therapie des Endokrinologie e.V. (DGE) meldung Klinik f. Kinderchirurgie
priméren
Hyperparathyreoidismus
AWMF 166-008 S2k-Leitlinie Gesellschaft fur Geplante  Prof. Dr. Hans-Joachim
Vesikoureteraler Reflux im Padiatrische Nephrologie  Fertigstellu Mentzel, IDIR
Kindesalter e.V. (GPN) ng Kinderradiologie
31.12.27
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AWMF 174-001: S2k-Leitlinie
Varianten der
Geschlechtsdifferenzierung

AWMEF 187-029: S2k-Leitlinie
Frakturen des distalen
Unterschenkels im Kindesalter

B10_Fazialis-Nerv-Zentrum

Leitlinie

AWMF 007-1200L: S3-Leitlinie
Diagnostik und Therapie von
Speicheldriisentumoren des

Kopfes

AWME 017-025: S2k-Leitlinie
Obstruktive Sialadenitis

AWMEFE 017-0820L: S3-Leitlinie
Diagnostik, Therapie, Pravention

und Nachsorge des Oro- und
Hypopharynxkarzinoms
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Deutsche Gesellschaft fir In
padiatrische und Uberarbei-
adoleszente tung
Endokrinologie und

Diabetologie (DGPAED)
Deutsche Gesellschaft fir
Urologie e.V. (DGU)

Deutsche Gesellschaft fir
Kinder- und

Jugendchirurgie e.V.

(DGKJCH)

Deutsche Gesellschaft fir  In
Orthopéadie und Uberarbei-
Unfallchirurgie e.V. tung
(DGOU)

Stand der
Leitlinie

Federfihrende
Fachgesellschaft

Deutsche Gesellschaft fir In

Mund-, Kiefer- und Fertigstel-
Gesichtschirurgie e.V. lung
(DGMKG) 12/2024

Deutsche Gesellschaft fur
Hals-Nasen-Ohren-
Heilkunde, Kopf- und Hals-
Chirurgie e.V. (DGHNO-
KHC)

Deutsche Gesellschaft fir In

Hals-Nasen-Ohren- Uberarbei-
Heilkunde, Kopf- und Hals- tung
Chirurgie e.V. (DGHNO-

KHC)

Deutsche Gesellschaft fir  03/2024

Hals-Nasen-Ohren-
Heilkunde, Kopf- und Hals-
Chirurgie e.V. (DGHNO-
KHC)

Deutsche Gesellschaft fur
Radioonkologie e.V.
(DEGRO)

https://www.uniklinikum-jena.de/zse/

UNIVERSITATSKLIN

UM JENA

Prof. Dr. Felicitas Eckoldt,
Klinik f. Kinderchirurgie

Prof. Dr. Hans-Joachim
Mentzel, IDIR
Kinderradiologie

Fachexperte des ZSE

Prof. Dr. Orlando
Guntinas-Lichius; Klinik f-
Hals-, Nasen- und
Ohrenheilkunde

Prof. Dr. Orlando
Guntinas-Lichius; Klinik f-
Hals-, Nasen- und
Ohrenheilkunde

Prof. Dr. Orlando
Guntinas-Lichius; Klinik f-
Hals-, Nasen- und
Ohrenheilkunde
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B11 Seltene nephrologische Erkrankungen

Leitlinie Federfiihrende Stand der Fachexperte des ZSE
Fachgesellschaft Leitlinie

AWME 166-005: S3-Leitlinie Gesellschatft fur Gultig bis  Fr. PD Dr. Ulrike John-

Abklarung der Mikro-Hamaturie ~ PAadiatrische Nephrologie  5.2.2027 Kroegel, Klinik fur Kinder-

bei Kindern und jungen e.V. (GPN) und Jugendmedizin

Erwachsenen zur Fritherkennung

von Nierenerkrankungen Deutsche Gesellschaft fir

Nephrologie e.V. (DGfN)

AWMF 166-004: S2k-Leitlinie Gesellschaft fur Gultig bis  Fr. PD Dr. Ulrike John-
Harnwegsinfektionen im Padiatrische Nephrologie  22.8.2026  Kroegel, Klinik fir Kinder-
Kindesalter — Diagnostik, e.V. (GPN) und Jugendmedizin

Therapie und Prophylaxe

Deutsche Gesellschaft fr
Nephrologie e.V. (DGfN)

8. Klinische Studien

Wenn mdoglich, werden Patienten, die an einer Seltenen Erkrankung leiden, in klinische Studien
eingeschlossen. Die Entscheidung tber den Einschluss in eine Studie féllt der behandelnde Arzt
bzw. das behandelnde Fachzentrum.

Die Durchfihrung der Studien wird durch das klinische Studienzentrum unterstitzt. Durch die
Teilnahme an nationalen und internationalen Studien erhalten die Patienten Zugang zu
innovativen Medikamenten und Therapieoptionen. Die Teilnahme an einer Studie setzt die
schriftliche Einwilligung des Patienten voraus, die erst nach einer eingehenden Aufklarung und
einer angemessenen Bedenkzeit erteilt werden kann. Tabelle 7 gibt einen Uberblick tiber die an
den Fachzentren durchgefiihrten Studien.

Tabelle 7: Klinische Studien in den Fachzentren des ZSE

A-Zentrum

Kennnummer/  Titel Anmerkung
Akronym

DEG 504986145 Untersuchungen zur Pathophysiologie GMPPA- und
GMPPB-assoziierter Erkrankungen

DEG 525280258 Pathophysiologie eines autosomal rezessiv erblichen ORPHA:664430
Krankheitsbildes aufgrund eines Funktionsverlusts von Neurologische Entwick-
SLC4A10 lungsstoérung-schlitzfor-

mige laterale Hirnven-
trikel-Intelligenz-
minderung-Syndrom

DFEG 431954759 Untersuchungen zur Pathogenese von REEP1- und
REEP2-assoziierten Axonopathien
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CD-10 G11.4/
ORPHA:685 Hereditare
spastische Paraplegie

TreatHSP-Net Metabolomische Untersuchungen zu ausgewahlten
Mausmodellen fir die hereditare spastische Paraplegie

(HSP)

ORPHA:68335 seltene
Chromosomenanomalie

ChromoSomics  Sammlung und Charakterisierung von Fallen mit kleinen
Uberzéahligen Markerchromosomen zum Zweck einer

Genoptyp-Phanotyp-Korrelation

AURA: Autophagie — Recycling, Reparatur, Abwehr
Promotionskolleg der Else Kréner Fresenius Stiftung

B1 Seltene Infektionen

Kennnummer/ Titel

Akronym

NCT02979951 Fosfomycin i.v. for Treatment of Severely Infected Patients
(FORTRESS)
NCT02735707 Randomized, Embedded, Multifactorial Adaptive Platform

Trial for Community-Acquired Pneumonia (REMAP-CAP)

B2_Seltene hamatologischer Erkrankungen

Kennnummer/ Titel

Akronym

NCT01949129 Allogeneic Stem Cell Transplantation for Children
and Adolescents With Acute Lymphoblastic

Leukaemia

NCT03393975 A Study of BAX 930 in Children, Teenagers, and
Adults Born With Thrombotic Thrombocytopenic

Purpura (TTP)

NCT04683003 A Study of TAK-755 in Participants With Congenital

Thrombotic Thrombocytopenic Purpura
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Anmerkung

Recruiting /Letzte Aktua-
lisierung: 01.10.2024

Recruiting /Letzte Aktua-
lisierung: 12.07.2024

Anmerkung

ICD-10 C91.0 / ORPHA: 513
akute lymphoblastische
Leukamie

Recruiting /Letzte Aktualisie-
rung: 16.01.2024

ICD-10 M31.1 / ORPHA: 54057
thrombotische thrombozytope-
nische Purpura
completed/Letzte Aktua-
lisierung: 09.02.2026

ICD-10 M31.1 / ORPHA: 93583
kongenitale thrombotisch-
thrombozytopenische Purpura
Recruiting /Letzte Aktualisie-
rung: 22.04.2025
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B3 Seltene (neuro-)metabolische Erkrankungen

Kennnummer/  Titel Anmerkung
Akronym
DRKS00012699 Longitudinale Datensammlung zum ICD-10 G12.0 / ORPHA:83330
Krankheitsverlauf von Patienten mit Spinaler proximale Spinale
Muskelatrophie: Die SMArtCARE Datenbank Muskelatrophie Typ 1
Recruiting

Studienstart 15.07.2018

B4 Seltene Enzephalopathien

Kennnummer/  Titel Anmerkung
Akronym

DRKS00017497 Generate-Boost - A multicenter randomized, ORPHA: 622014 autoimmune
controlled, double-blinded trial to evaluate efficacy Enzephalitis;
NCT03993262 and safety of bortezomib in patients with severe PI: Prof. Dr. C. Geis
autoimmune encephalitis Recruitung/Letzte Akuatlisie-
rung: 05.01.2026

NCT05070858 A Study to Test How Safe Pozelimab and Orpha: 589 Myasthenia gravis
Cemdisiran Combination Therapy and Cemdisiran Recruiting/Letzte Aktualisie-
Alone Are and How Well They Work in Adult rung: 27.01.2025
Patients With Generalized Myasthenia Gravis
(NIMBLE)

NCT06193889 KYSA-6: A Study of Anti-CD19 Chimeric Antigen Orpha: 589 Myasthenia gravis
Receptor T-Cell Therapy, in Patients With Recruiting/Letzte Aktualisie-
Generalized Myasthenia Gravis rung: 30.01.2026

B5 Mitteldeutsches Kopfschmerzzentrum

Kennnummer/  Titel Anmerkung
Akronym

EudraCT Interventional, randomized, double-blind, parallel- ORPHA:569 Migrane
2021-003049-40 group, placebo-controlled study of add-on Recruiting

eptinezumab treatment to brief educational
intervention for the preventive treatment of
migraine in patients with dual diagnosis of migraine
and medication overuse headache

DRKS00025961 Pravention des Medikamentenlibergebrauchs ORPHA:569 Migrane
(MO) und des Kopfschmerzes durch Recruiting/Letzte Aktualisie-
Medikamentenubergebrauch (MOH): Eine rung: 02.03.2026

randomisierte, kontrollierte, parallele,
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EudraCT:
2020-002470-27

B6_Seltene Herz-

Kennnummer/
Akronym

DRKS00025265

NCT03237494

DRKS00024529

EudraCT 2021-
000713-17

EudraCT 2021-
000712-31

EudraCT 2023-
503290-38-00

EudraCT 2022-
502835-21-00

EudraCT 2021-
005914-33
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multizentrische, prospektive Studie unter
Verwendung einer mobilen Software

A Phase 3, multicenter, open-label 52-week
extension study to evaluate the longterm safety
and tolerability of oral atogepant for the prevention
of migraine in participants with chronic or episodic
migraine

und Lungenkrankheiten

Titel

Einfluss der VA-ECMO in Kombination mit einem
extrakorporalen Zytokin-Hamo-Adsorber auf

ORPHA:569 Migrane
Recruiting

Anmerkung

ORPHA: 97292 kardiogener
Schock

kritisch kranke Patienten im kardiogenem Schock — letzte Aktualisierung

eine prospektive, monozentrische, randomisiert-
kontrollierte, verblindete klinische Studie.

TRAMmMONITTR Study Genetic Screening of an At-
risk Population for HATTR and Monitoring of TTR
Positive Subjects (TRAMmMONITTR)

Pilotstudie zur Machbarkeit und Akzeptanz
abdomineller MRT mit modernen Sequenzen bei
Patienten mit Mukoviszidose

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

A Phase 3, Randomized, Double-blind, Controlled
Study Evaluating the Efficacy and Safety of VX-
121 Combination Therapy in Subjects With Cystic
Fibrosis Who Are Heterozygous for F508del and a
Minimal Function Mutation (F/MF)

Clairleaf TM: A study to test long-term treatment
with Bl 1291583 in people with bronchiectasis who
took part in a previous study with this medicine

A study to test how well Bl 1291583 is tolerated by
people with cystic fibrosis bronchiectasis
(ClairaflyTM)

A Phase 3 Open-label Study Evaluating the
Longterm Safety and Efficacy of
Elexacaftor/Tezacaftor/lvacaftor in Cystic Fibrosis
Subjects With Non-F508del CFTR Genotypes

https://www.uniklinikum-jena.de/zse/

27.01.2026, Recruiting

ORPHA: 85451 ATTR-
Kardiomyopathie
Letzte Aktualisierung:
29.06.2025

ORPHA: 586, zystische Fibrose
Recruiting

ORPHA: 586, zystische Fibrose
Recruiting

ORPHA: 586, zystische Fibrose
Recruiting

ORPHA: 586, zystische Fibrose
Recruiting

ORPHA: 586, zystische Fibrose
Recruiting

ORPHA: 586, zystische Fibrose
Recruiting
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https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=2020-002470-27
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=2020-002470-27
https://drks.de/search/de/trial/DRKS00025265/details
https://clinicaltrials.gov/study/NCT03237494
https://drks.de/search/de/trial/DRKS00024529/details
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/trial/2021-000713-17/SE
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/trial/2021-000713-17/SE
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=A+Phase+3%2C+Randomized%2C+Double-blind%2C+Controlled+Study+Evaluating+the+Efficacy+and+Safety+of+VX-121+Combination+Therapy+in+Subjects+With+Cystic+Fibrosis+Who+Are+Heterozygous+for+F508del+and+a+Minimal+Function+Mutation+%28F%2FMF%29
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=A+Phase+3%2C+Randomized%2C+Double-blind%2C+Controlled+Study+Evaluating+the+Efficacy+and+Safety+of+VX-121+Combination+Therapy+in+Subjects+With+Cystic+Fibrosis+Who+Are+Heterozygous+for+F508del+and+a+Minimal+Function+Mutation+%28F%2FMF%29
https://euclinicaltrials.eu/ctis-public/view/2023-503290-38-00
https://euclinicaltrials.eu/ctis-public/view/2023-503290-38-00
https://euclinicaltrials.eu/ctis-public/view/2022-502835-21-00
https://euclinicaltrials.eu/ctis-public/view/2022-502835-21-00
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=A+Phase+3+Open-label+Study+Evaluating+the+Longterm+Safety+and+Efficacy+of+Elexacaftor%2FTezacaftor%2FIvacaftor+in+Cystic+Fibrosis+Subjects+With+Non-F508del+CFTR+Genotypes
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=A+Phase+3+Open-label+Study+Evaluating+the+Longterm+Safety+and+Efficacy+of+Elexacaftor%2FTezacaftor%2FIvacaftor+in+Cystic+Fibrosis+Subjects+With+Non-F508del+CFTR+Genotypes

EudraCT 2017- A Non-interventional Study in Germany and Austria ORPHA: 586, zystische Fibrose
001379-21 to Describe the Standard of Care, Reasons for Recruiting

Changes in Cystic Fibrosis Therapy Decisions, and

Healthcare Resource Utilization in F508del

Homozygous Cystic Fibrosis Patients Who Initiated

Orkambi® Treatment Between the Ages of 2

Through 11 Years

EudraCT 2016- A Multi-center, Human Factors Engineering (HFE) ORPHA: 586, zystische Fibrose
001840-20 Usability Study in Cystic Fibrosis Patients to Validate ~Recruiting

the Approved Instructions for Use (IFU) of TOBI®

Podhaler™ (Tobramycin Inhalation Powder)

CAR-CF Covid-19 Antibody Responses in Cystic Fibrosis ORPHA: 586, zystische Fibrose
(CAR-CF) Recruiting
EXPOSURE Post-authorisation safety study (PASS): ORPHA:422, Recruiting

observational cohort study of PAH patients newly
treated with either UPTRAVI (selexipag) or any
other PAH-specific therapy, in clinical practice
(EXPOSURE)

B8_Seltene (angeborene) Fehlbildungen

Kennnummer/  Titel Anmerkung

Akronym

NCT 05915026 A multicenter, prospective, open-label study to Completed/Letzte Aktualisie-
evaluate the pharmacokinetics and safety of rung: 01.08.2025

gadoquatrane in pediatric participants (from birth to
<18 years) undergoing contrast-enhanced
magnetic resonance imaging (CE-MRI)

B9 Neuromuskulares Zentrum

Kennnummer/  Titel Anmerkung
Akronym

EUDRA-CT DAZ-ALS (CORT113176-652): eine ORPHA:803 ALS
2021-005611-31 multizentrische, randomisierte,

placebokontrollierte, doppelblinde Phase 2 Studie

zur Bewertung der Sicherheit und Wirksamkeit von

CORT113176 (Dazucorilant) bei Patienten mit

amyotropher Lateralsklerose

EUDRA-CT CARDINALS: eine randomisierte, ORPHA:803 ALS
2021-006511-29 placebokontrollierte, doppelblinde Phase 2-Parallel

Studie zur Bewertung Sicherheit, Wirksamkeit,

Vertraglichkeit, PK und Biomarker Wirkungen von
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https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=ivacaftor+AND+vertex
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=ivacaftor+AND+vertex
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=Cystic+Fibrosis+AND+placebo
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=Cystic+Fibrosis+AND+placebo
https://www.ecfs.eu/ctn/car-cf
https://catalogues.ema.europa.eu/node/3270/administrative-details
https://clinicaltrials.gov/study/NCT05915026?rank=1
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=2021-005611-31
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=2021-005611-31
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=2021-006511-29
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=2021-006511-29

UNIVERSITATSKLINIKUS

PTC857 bei erwachsenen Patienten mit
amyotropher Lateralsklerose

EUDRA-CT NIMBLE: Wirksamkeit und Sicherheit der ORPHA:589 Myasthenia gravis
2020-003272-41 Kombinationstherapie aus Pozelimab und

Cemdisiran bei Patienten mit symptomatischer,

generalisierter Myasthenia Gravis

EUDRA-CT IMVT-1401-3101: eine randomisierte, ORPHA:589 Myasthenia gravis
2021-000249 placebokontrollierte, quadrupel-blinde Phase

Phase 3-Studie zur Wirksamkeit und Sicherheit

von Batoclimab bei Patienten mit generalisierter

Myasthenia Gravis

NCT06193889 KYV101-006: eine mulitzentrische, open-label ORPHA:589 Myasthenia gravis
Phase 2-Studie mit autologen Anti-CD19-CAR-T-
Zellen bei therapierefraktarer generalisierter
Myasthenia gravis

NCT 06280079  LIPCAL-ALS-II: Efficacy, Safety, and Tolerability of ORPHA:803 ALS
Ultra-high-caloric, Fatty Diet (UFD) in Amyotrophic Interventionsstudie
Lateral Sclerosis (ALS)

NCT06298565 ARGX-113-PASS-2208: A Non-interventional, Post
authorisation Safety Study of Patients Treated With
Efgartigimod Alfa (Argenx)

SMArCARE Verlaufsbeobachtung und Therapieevaluation bei ORPHA:803 ALS
Spinaler Muskelatrophie (Universitéat Freiburg) Registerstudie
JENALS Uberregionales Register zur Verlaufsbeobachtung  Registerstudie

von Patienten mit Motoneuronerkrankungen inkl.
Biomarkersammlung

MND-Net : hationales Register zur Verlaufbeobachtung von  Registerstudie
Patienten mit Motoneuronerkrankungen inkl.
Biodatenbank (Leitung: Prof. Dr. A. Ludolph, Ulm)

EU/1/21/1531/00 Evaluation of a real world data collection for the Observationsstudie
1 Reassessment of the additional Benefit of Evrysdi
(Roche Pharma AG)

B10_Fazialis-Nerv-Zentrum

Kennnummer/  Titel Anmerkung
Akronym

DRKS00033340 Nachuntersuchung von kindlichen Fazialisparesen ORPHA: 2809 Fazialparese
Recruiting/Letzte Aktualisie-
rung: 29.07.2024
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https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=2020-003272-41
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=2020-003272-41
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=IMVT-1401-3101
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search?query=IMVT-1401-3101
https://clinicaltrials.gov/study/NCT06193889
https://clinicaltrial.be/en/details/427022?only_active=0&only_eligible=0&only_recruiting=0&per_page=100
https://clinicaltrials.gov/study/NCT06298565
https://www.uniklinik-freiburg.de/smartcare.html
https://www.uniklinikum-jena.de/neuro/Studien_Grosskreutz.html
https://mnd-net.de/de/mnd-net/registerstudie/
https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/2023/20230816160248/anx_160248_de.pdf
https://ec.europa.eu/health/documents/community-register/2023/20230816160248/anx_160248_de.pdf
https://drks.de/search/de/trial/DRKS00033340/details

DRKS00022309

DRKS00024499

DRKS00024595

Qualitatsbericht 2025

Gesichtslahmung: Aktuelle Protokolle fiir die
Diagnose, Behandlung und Nachsorge der
Patienten in Deutschland und Osterreich

Bewertung der therapeutischen Wirkungen der
Oberflachen-Elektrostimulation bei Patienten, die
an Blepharospasmus leiden

Bewertung der therapeutischen Wirkungen der
Oberflachen-Elektrostimulation bei Patienten, die
an zervikaler Dystonie leiden

Trainings-Effekt eines Biofeedbacktrainings bei
postparalytischer Fazialis-Synkinesie - eine
Beobachtungsstudie der Gesichtsmuskulatur mit
Multikanal-Oberflachen-Elektromyographie

Forderung der Nutzung und Ansteuerung einzelner
aurikularer Muskeln: Entwicklung eines
Trainingsprotokolls zur willktrlichen und
seitendifferenten Kontrolle der extrinsischen
Ohrmuskeln zur Fazialis-Rehabilitation

Untersuchung des spontan unwillkirlichen
Blizelverhaltens bei Patienten mit Fazalisparese
und Rehabilitationsverfahren fir die Verbesserung
des Augenschlusses

Unterscheidung mimischer Ausdriicke von
Patienten mit postparalytischer, sybkinetisch
reinnervierter chronischer Fazialisparese mittels
hochauflésender drahtloser Oberflachen-
Elektromyographie eines selbstklebenden
Folienelektrodensystems (X-Trodes)

MRT-Datenanalyse der mimischen Muskulatur
unter Fazialisparalyse vor und nach
Elektrostimulation

Untersuchung funktioneller und struktureller
Veranderungen des vorderen Augenabschnitts bei
Patienten mit Fazialisparese mittels Keratographen

Nachbefragung mittels Fragebogen-Erhebung aller
Patientinnen des Fazialis-Nerv-Zentrums zwischen
2019 und 2024 zur Analyse der Langzeit-
Behandlungsergebnisse

https://www.uniklinikum-jena.de/zse/

OPRHA:2809 Fazialisparese
Recruiting/Letzte Aktualisie-
rung: 16.07.2024

ORPHA:1866 Dystonie
Recruiting eingestellt/Letzte Ak-
tualisierung: 23.07.2024

ORPHA:1866 Dystonie
Recruiting eingestellt/Letzte Ak-
tualisierung: 23.07.2024

ORPHA: 2809 Fazialparese,
Dissertation 06/22 — 03/27

ORPHA: 2809 Fazialparese,
Dissertation 03/24 — 03/29

ORPHA: 2809 Fazialparese,
Dissertation Sommer 2023 —
Sommer 2026

ORPHA: 2809 Fazialparese,
Dissertation 02/2025 — 01/2029

ORPHA: 2809 Fazialparese,
Dissertation 2021 — 01/2028

ORPHA: 2809 Fazialparese,
Dissertation 07/2025 — 01/2028

ORPHA: 2809 Fazialparese,
Dissertation 05/2025 — 05/2026
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https://drks.de/search/de/trial/DRKS00022309/details
https://drks.de/search/de/trial/DRKS00024499/details
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B11 Seltene nephrologische Erkrankungen

Kennnummer/  Titel Anmerkung

Akronym

NCT07280585 STOP-PKD: SGLT2-inhibition to Improve Recruiting, letzte Aktualisierung
Prognosis in Polycystic Kidney Disease 27.02.2026

NCT06963827 A Study of Mezagitamab in Adults With Primary Recruiting, letzte Aktualisierung
IgA Nephropathy Kidney Condition 27.02.2026

NCT06531824 EASI-KIDNEY™ (The Studies of Heart & Kidney Recruiting, letzte Aktualisierung
Protection With Bl 690517 in Combination With 18.02.2026
Empagliflozin)

NCT06268769 Tacrolimus C:D Ratio Measured in Renal Recruiting, letzte Aktualisierung
Transplant Recipients Treated With Once-daily 16.05.2024
Prolonged-release Drugs (TaC:Drop)

8. Registerarbeit

Die B-Zentren des ZSE Jena beteiligen sich laufend an der Pflege von Registern und deren
Auswertung. Tabelle 8 stellt die Registerarbeit im Zentrum im Einzelnen dar.

Tabelle 8: Register zu Seltenen Erkrankungen, an denen das ZSE Jena beteiligt ist.

Registername Koordinierende Einrichtung  Anzahl der Zentrum
Eintrage 2024
MobiDetails Centre Hospitalier Universitaire 215 A, Inst. f.
Montpellier Humangeneti
k
CEDATA — Kinder und Jugendliche mit  Justus-Liebig-Universitéat 81 Bl
chronisch entzundlichen GielRen
Darmerkrankungen
ESPED — Erhebungseinheit Seltene Universitatsmedizin Mainz 10 B3

Péadiatrische Erkrankungen

Nationaler Screeningreport DGNS Dt. Gesellschatft fir 4 B3
Neugeborenenscreening

GENERATE Christian-Albrecht-Universitat 7 B4
Kiel

MOGAD Charité Berlin 15 B4

Kopfschmerzregister DGKM 546 B5

Deutsches Mukoviszidoseregister Mukoviszidose e.V. 187 B6

PCD-Patientenregister Helmholtzzentrum Minchen 32 B6
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https://clinicaltrials.gov/study/NCT07280585
https://clinicaltrials.gov/study/NCT06963827?term=2025-520825-19&rank=1
https://clinicaltrials.gov/study/NCT06531824?term=2024-511025-63-00&rank=1
https://clinicaltrials.gov/study/NCT06268769?term=2023-503531-18-00&rank=1
https://mobidetails.iurc.montp.inserm.fr/MD/about
https://cedkqn.med.uni-giessen.de/index.php/cedata-register/
https://www.unimedizin-mainz.de/esped/home/home.html
https://www.screening-dgns.de/reports.php
https://generate-net.de/phase-2.html
https://clinicaltrials.gov/study/NCT06958341
https://www.kopfschmerzregister.de/
https://www.muko.info/was-wir-tun/register
https://pcdregistry.eu/

Register pulmonale Hypertension Jena UKJ

Herzinsuffizienzregister Jena

Kerndokumentation

Kinderrheumatologische Erkrankungen

DSDReg

MND-Net
SMARTCare
Ambulanzpartner

JENALS

CRS-Reqister

HPV-Reqister

Elektrochemotherapie-Reqgister

Cochlea-Implantate-Register

Speicheldriisenregister

ADPKD

Glomerulonephritis-Register

TTP REACT-2020

UKJ

DRFZ

UK Schleswig-Holstein
Universitatsklinikum Ulm
Universitatsklinikum Freiburg
UKJ

UKJ

Steering Komitee des
Deutschen CRS-Registers von
AeDA und DGHNO-KHC

UK Gdttingen
UK Jena
DGHNO

HNO-Uniklinik K&In

Universitatsklinikum Koln

Universitatsklinikum Hamburg-
Eppendorf

Universitatsklinikum Kéln

9. Wissenschaftliche Publikationen

Fachzentrumsibergreifende Publikationen

12

16

30

55

223

20

250

243

28

20

20

121

Im Aufbau ab
2026

17

3

B6

B6

B7

B8

B9

B9

B9

B9

B10

B10

B10

B10

B10

B11l

Bl1

Bl1

Ernst J, Reinsch S, Mentzel HJ, Milde T, Gruhn B. Successful treatment with mesenchymal stromal

cells-Frankfurt am Main in a pediatric patient with steroid-refractory and ruxolitinib-refractory acute

gastrointestinal graft-versus-host disease. Ann Hematol. 2025 Aug;104(8):4237-4243. doi:

10.1007/s00277-025-06491-y

Banz M, Hagel S, Sérgel F, Kinzig M, Farker K, Pletz MW, Kentouche K. Bridging to Transplant: TDM-
guided Outpatient Dalbavancin Therapy in Chronic Granulomatous Disease With Deep-seeded
Inoperable Abscesses Over 11 Months.Open Forum Infect Dis. 2025 Apr 30;12(5):0faf260. doi:

10.1093/ofid/ofaf260. eCollection 2025 May.

Mank S, Mentzel HJ, Kentouche K. [Differential diagnosic of solid liver tumors in childhood - myxoid

leiomyoma of the liver as an extremely rare tumor entity].Rofo. 2025 May 23. doi: 10.1055/a-2598-5582
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https://www.uniklinikum-jena.de/kim1/Forschung+_+Wissenschaft/Klinische+Forschung/Registerstudien/Register+pulmonale+Hypertension+Jena.html
https://www.uniklinikum-jena.de/kim1/Forschung+_+Wissenschaft/Klinische+Forschung/Registerstudien/Herzinsuffizienzregister+Jena+%28HIR_Jena%29.html
https://dgrh.de/Start/Wissenschaft/Forschung/Versorgungsforschung/Kinder-Kerndokumentation.html
https://dgrh.de/Start/Wissenschaft/Forschung/Versorgungsforschung/Kinder-Kerndokumentation.html
https://dsdcare.de/de/
https://mnd-net.de/de/mnd-net/registerstudie/
https://www.uniklinik-freiburg.de/smartcare.html
https://www.uniklinikum-jena.de/neuro/Studien_Grosskreutz.html
https://app.crs-register.de/
https://redcap.umg.eu/
https://gsgect.wng.it/
https://www.ci-register.de/
https://www.dgfn.eu/adpkd-tolvaptan-register.html
https://www.sfb1192.de/de/register
https://www.ttp-register.de/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40663111/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40663111/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40663111/
https://doi.org/10.1007/s00277-025-06491-y
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40395459/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40395459/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40395459/
https://doi.org/10.1093/ofid/ofaf260
https://doi.org/10.1055/a-2598-5582

UNIVERSITATSKLINIKUM JEKA

Distelmaier F, Corral-Sarasa J, Jiménez-Sanchez L, Diaz-Casado ME, Rohmann M, Seibt A, Herebian
D, Smits SHJ, Miinch J, Mayatepek E, Breitkreutz J, Husain RA, Lopez-Herrador S, Gonzalez-Garcia P,
Lépez LC. Preclinical and first-in-human evidence of 4-hydroxybenzoic acid for mitochondrial COQ2
deficiency. Brain. 2025 Sep 10:awaf334. doi: 10.1093/brain/awaf334.

Grager S, Puschmann M, Lorenz M, Kramer M, Mentzel HJ, Glutig K. Lung ultrasound in children with
cystic fibrosis - A new promising approach. Respir Med. 2025 Apr-May;240:108036. doi:
10.1016/j.rmed.2025.108036

Karrasch M, Fischer E, Scholten M, Sauerbrei A, Henke A, Renz DM, Mentzel HJ, Boer K, Béttcher S,
Diedrich S, Krumbholz A, Zell R. A severe pediatric infection with a novel enterovirus A71 strain,
Thuringia, Germany. J Clin Virol. 2016 Nov;84:90-95. doi: 10.1016/].jcv.2016.09.007. Epub 2016 Oct 19.

M. Lorenz, M. Pavlova, H. J. Mentzel, A. Moeser. Late Diagnosis of Loeys-Dietz syndrome in a cystic
fibrosis: a case report. Medical Reports, Journal Pre-proof 2025 Published bei Elsevier. Doi:
10.1016/j.hmedic.2025.100413.

Jana Ernst, Steffen Reinsch, Hans-Joachim Mentzel, Till Milde, Bernd Gruhn. Successful treatment
with mesenchymal stromal cells-Frankfurt am Main in a pediatric patient with steroid-refractory and
ruxolitinib-refractory acute gastrointestinal graft-versus-host disease. Ann Hematol. 2025
Aug;104(8):4237-4243. doi: 10.1007/s00277-025-06491-y. Epub 2025 Jul 15.

A-Zentrum

Afzal MA, Ghait M, Hussain A, Siegmund A, Tuchscherr L, Babic P, Press AT, Hardt R, Winter D,
Rodiger A, Schille R, Fielitz J, Bauer M, Hibner CA. Hyperactivity of the non-canonical inflammasome in
SPG11 and SPG48. EBioMedicine. 2025 Nov;121:105985. DOI: 10.1016/j.ebiom.2025.105985

Frolov A, Huang H, Schiitz D, Kéhne M, Blank-Stein N, Osei-Sarpong C, Blittner M, ElImzzahi T,
Khundadze M, Zahid M, Reuter M, Becker M, De Domenico E, Bonaguro L, Kallies A, Morrison H,
Hubner CA, Handler K, Stumm R, Mass E, Beyer MD. Microglia and CD8+ T cell activation precede
neuronal loss in a murine model of spastic paraplegia 15. J Exp Med 2025, 222:20232357. DOI:
10.1084/jem.20232357

Jensen DB, Toft-Bertelsen TL, Barbuskaite D, Stubbe J, Nietzsche S, Capion T, Norager NH, Olsen MH,
Sgrensen AT, Dimke H, Hiilbner CA, Juhler M, MacAulay N. The Na+,K+,2ClI- cotransporter, not
aquaporin 1, sustains cerebrospinal fluid secretion while controlling brain K+ homeostasis. Adv Sci
(Weinh). 2025, 12:€2409120. DOI: 10.1002/advs.202409120

Skowronek D, Pilz RA, Saenko VV, Mellinger L, Singer D, Ribback S, Weise A, Claal3en K, Bittner C,
Brockmann EM, Hibner CA, Aung T, Haerteis S, Bekeschus S, Ekici AB, Felbor U, Rath M. High-
throughput differentiation of human blood vessel organoids reveals overlapping and distinct functions of
the cerebral cavernous malformation proteins. Angiogenesis 2025; 28:32. DOI: 10.1007/s10456-025-
09985-5

Stein G, Aly JS, Manzolillo A, Lange L, Riege K, Hussain I, Heller EA, Cubillos S, Ernst T, Hilbner CA,
Turecki G, Hoffmann S, Engmann O. Transthyretin orchestrates vitamin B12-induced stress resilience.
Biol Psychiatry 2025, 97:54-63. DOI: 10.1016/j.biopsych.2024.07.009

Stein G, Aly JS, Lange L, Manzolillo A, Riege K, Brancato A, Hibner CA, Turecki G, Hoffmann S,
Engmann O. Npbwrl signaling mediates fast antidepressant action. Mol Psychiatry 2025, 30:1828-1835.
DOI: 10.1038/s41380-024-02790-4

Talarico M, de Bellescize J, De Wachter M, Le Guillou X, Le Meur G, Egloff M, Isidor B, Cogné B, Beysen
D, Rollier P, Fradin M, Pasquier L, Guella |, Hickey SE, Benke PJ, Shillington A, Kumps C, Vanakker O,
Gerkes EH, Lakhani S, Romanova |, Kanivets I, Brugger M, Vill K, Caylor RC, Skinner C, Tinker RJ,
Stédberg T, Nimann A, Haack TB, Deininger N, Hengel H, Jury J, Conrad S, Mercier S, Yoon G,
Tsuboyama M, Barcia G, Gitiaux C, Rio M, Bevot A, Redon S, Uguen K, Wonneberger A, Schulz A,
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