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Dieser Bericht erfüllt die Anforderungen der Regelungen des Gemeinsamen Bundesausschusses zur Konkretisierung 
der besonderen Aufgaben von Zentren und Schwerpunkten gemäß § 136c Absatz 5 SGB V (Zentrums-Regelungen).

Anmerkung
Der Begriff Referenzzentrum wird im Folgenden synonym mit dem Begriff A-Zentrum verwendet.
Der Begriff Fachzentrum wird im Folgenden synonym mit dem Begriff B-Zentrum verwendet.

Kontakt

Anschrift
Zentrum für Seltene Erkrankungen (ZSE)
Arnold-Heller-Straße 3
24105 Kiel
Ç zse@uksh.de 
www.uksh.de/zse-luebeck

Leitung
Prof. Dr. Malte Spielmann 
Ç malte.spielmann@uksh.de

Zuständig für den Tätigkeitsbericht

Alisa Jemelka
J 0451 500-43 486
Ç alisa.jemelka@uksh.de
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1. Struktur
Das Zentrum besteht aus einem übergeordneten Koordinationszentrum (A-Zentrum) am UKSH Campus Kiel 
und acht angegliederten, auf seltene Erkrankungen spezialisierten, Fachzentren (B-Zentren). Diese bieten ge-
meinsam eine umfassende interdisziplinäre und multiprofessionelle Expertise für seltene Erkrankungen an. Ziel 
des ZSE Kiel ist es, die medizinische Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen umfassend zu verbes-
sern. Dazu verfolgen wir einen integrativen Ansatz, der eine möglich frühe Diagnose bis hin zur individualisier-
ten Therapie und das sektorenübergreifenden Management der Behandlung umfasst. Wir bündeln und vernetzen 
die klinikübergreifende Expertise im Bereich seltenen Erkrankungen und stehen als Ansprechpartner:innen für 
die Kollegen aus dem stationären und niedergelassenen Bereich zur Verfügung. Für Patient:innen, bei denen nach 
Vorstellung ein nicht-seltene Erkrankung diagnostiziert wurde, helfen wir bei der Zuweisung zur passenden 
Fachdisziplin im ambulanten oder stationären Sektor. 

Das Team des A-Zentrums 2022
Im A-Zentrum arbeitet ein interprofessionelles Team zusammen. Neben der werktägigen Verfügbarkeit zwei 
ärztlicher Lotsinnen/Koordinatorinnen besteht eine werktägliche Verfügbarkeit einer administrativen Lotsin am 
A-Zentrum, welche die Annahme und Steuerung der Anfragen im Rahmen eines Erstkontaktangebotes über-
nimmt und für Patientinnen und Patienten telefonisch und per E-Mail erreichbar ist. Das A-Zentrum erfüllt die 
geforderten personellen Anforderungen.

Funktionen im A-Zentrum Name

Zentrumsleitung Prof. Dr. Malte Spielmann

Stellv. Leitung Prof. Dr. Almuth Caliebe

Ärztliche Lotsin & Koordinatorin Dr. Katharina Schau-Römer

Ärztliche Lotsin & Koordinatorin Dr. Laelia Rösler

Administrative Lotsin Alyssa Milovanovic

Gesundheitsmanagerin Alisa Jemelka

Jahresbericht 2022
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2. Internetpräsenz

Das ZSE Kiel verfügt über eine Webseite mit detaillierten Informationen über die Struktur und Arbeit des Zent-
rums: www.uksh.de/zse-kiel. 

Das A-Zentrum des ZSE Kiel nimmt an den Maßnahmen der Kartierung der Versorgungslandschaft
(www.se-atlas.de) teil und ist dort mit seinem A- und seinen B-Zentren gelistet: www.se-atlas.de/id/SE4691

3. Koordinierende Aufgaben (A-Zentrum)
Das A-Zentrum verbindet acht integrierte Fachzentren (B-Zentren) und übernimmt koordinierende Aufgaben für diese. 

Das A-Zentrum dient als krankheitsübergreifendes Referenzzentrum. Es stellt eine Kontaktstelle für 
Patient:innen und Zuweiser:innen zur Verfügung. Folgende Versorgungsangebote zu Patient:innenanfragen 
sind vorhanden:

•	 Entgegennahme von Anfragen der Patient:innen mit seltenen Erkrankungen

•	 Entgegennahme von Anfragen der Zuweisenden zu Patient:innen mit seltenen Erkrankungen

•	 Entgegennahme von Anfragen der Patient:innen mit unklaren Erkrankungen

•	 Entgegennahme von Anfragen der Zuweisenden zu Patient:innen mit unklaren Erkrankungen

•	 �Aufarbeitung von Patient:innenunterlagen und Erstellen von Anamnesen und einer Patient:innen-Krankheitshis-
torie zur Vorstellung in Fallkonferenzen des übergeordneten A-Zentrums

•	 �Organisation von interdisziplinären Fallkonferenzen in verschiedenen digitalen Formaten (webex, Vidyo) für 
interne und externe Kooperationspartner.

•	 Bewertung von Krankheitsfällen in Bezug auf das Vorliegen einer seltenen Erkrankung

•	 Erstellen einer zusammenfassenden Beurteilung des Patientenfalles und Übermittlung an den Patienten/Zuweiser

•	 Vermittlung von Patient:innen-Anfragen an spezialisierte Fachzentren (B-Zentren)

•	 Informationen über Patientenvereinigungen, Selbsthilfegruppen

•	 �Koordination der Versorgung von Flüchtlingen mit seltenen Erkrankungen in Zusammenarbeit mit dem ärztli-
chen Dienst der Erstaufnahmeeinrichtungen des Landes SH

4. Interdisziplinäre Fallkonferenzen

Das A-Zentrum organisiert und koordiniert interdisziplinäre Fallkonferenzen unter Beteiligung erforderlicher 
Fachdisziplinen für interne und externe Partner. Der reguläre Termin ist einmal wöchentlich, zusätzlich gibt es 
einen 2-wöchigen Termin unter der Beteiligung der Humangenetik.

Im Jahr 2022 wurden insgesamt 28 interdisziplinäre Fallkonferenzen im ZSE Kiel durchgeführt, davon 13 Konfe-
renzen mit Beteiligung der Humangenetik. Dabei bestand das Kernteam der Besprechung interdisziplinär aus den 
Fachdisziplinen Innere Medizin, Neurologie und Humangenetik. 

Patientenbezogen nahmen aus den B-Zentren jede Woche mehrere Kollegen verschiedener Fachdisziplinen teil. 
Zur Vor- und Nachbereitung der Fallkonferenzen gab es einen intensiven Austausch mit den teilnehmenden Fach-
kollegen. In einigen Fällen wurden mehrere Fallkonferenzen im Zeitverlauf für individuelle Patienten abgehalten.  
Im Rahmen des Selektivvertrags zur Exomdiagnostik wurden insgesamt in 173 Fällen genetische Spezialdiagnos-
tik veranlasst. Ein ausführlichere Darstellung findet sich in Abschnitt 8.

Das ZSE Kiel sowie die angegliederten B-Zentren bieten außerdem Ärzt:innen anderer Kliniken und niedergelas-
senen Kolleg:innen die Möglichkeit an, stationäre und ambulante Patient:innen in den interdisziplinären Fall-
konferenzen des ZSE vorzustellen. Im Rahmen der Fallkonferenz wird eine Empfehlung für die weiteren Schritte 
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ausgesprochen, ggfs. ist hiernach auch eine Vorstellung der Patient:innen in Spezialsprechstunden, sowohl auf A- 
als auch auf B-Zentrums-Ebene möglich. Insgesamt wurden am ZSE Kiel in A- und den B-Zentren 174 Fallkonfe-
renzen für Patient:innen anderer Krankenhäuser durchgeführt. 

Die Terminvergabe erfolgt über die administrative Lotsin ZSE, Alyssa Milovanovic: Tel: 0431 500-43449.

5. Stationäre Fallzahlen
Am Standort des ZSE Kiel wurden im Jahr 2022 8.650 Fälle mit der Hauptdiagnose einer seltenen Erkrankung 
stationär behandelt. Die Kodierung erfolgte mittels ICD 10-GM. 

6. B-Zentren ZSE Kiel
Die Einbindung der B-Zentren in die Struktur des Zentrums ist dokumentiert. Es bestehen Netzwerk- und Ko-
operationsverträge zwischen den teilnehmenden internen und externen Partnern.

Nachfolgend sind die B-Zentren mit ihrer Leitung, Stellvertretung, Teams und Sprechstunden aufgeführt. Min-
destens ein Arzt oder Ärztin haben eine Prüfarztqualifikation gemäß Arzneimittelgesetz (AMG).

Die B-Zentren halten ein für die jeweilige seltene Erkrankung erforderliches Team gemäß Leitlinien oder Konsen-
suspapieren, soweit vorhanden, vor. Die jeweiligen Leiter:innen/Sprecher:innen sind mindestens 20 Wochen-
stunden für das jeweilige Zentrum verfügbar. Die Fachzentren verfügen über eine Anlaufstelle zur Organisation 
des Erstkontaktes mit geregelten festen Sprechzeiten. Diese sind über die Homepage des A-Zentrums verlinkt. 
Die Fachzentren erheben für verschiedene krankheits- oder krankheitsgruppenspezifische Register unter gel-
tenden datenschutzrechtlichen Vorgaben. Die Daten werden entweder über das Referenzzentrum oder direkt an 
ein anerkanntes nationales oder internationales krankheits-/krankheitsgruppenspezifisches Register gemeldet, 
soweit ein solches vorhanden ist. Die Fachzentren wirken an klinischen Studien (mit Studienprotokollen) zur 
entsprechenden Krankheit oder Krankheitsgruppe mit und veröffentlichen Fachpublikationen zu den seltenen 
Erkrankungen. Alle Nachweise sind in den Anlagen beigefügt.

Fachzentrum 
(Typ B Zentrum)

Sprecher:innen/ 
Stellvertreter:innen

Teams Teilnehmende 
Kliniken und Institute

sp. Sprechstunde 
Erwachsene

sp. Sprechstunde 
Kinder

1. B-Zentrum für 
seltene neurologi-
sche Erkrankungen

Anlaufstelle: 
Neurologische 
Ambulanz
Terminvereinbarung
J0431 500-23900 
oder -13851

 0431 500-23904
Çambulanz.
neurologie.kiel@
uksh.de

 0431 500-23904
Bürozeiten: Mo - Fr: 
7:30 - 15:30 Uhr

Neurologische 
Privatambulanz
J0431 500-23801

 0431 500-23904

PD Dr. Frank Leypoldt

Stellv.: 
Prof. Dr. Kirsten Zeuner

Prof. Dr. Daniela 
Berg 

Dr. Jos Becktepe

Dr. Markus Hobert

Prof. Dr. Gregor 
Kuhlenbäumer

PD Dr. Frank 
Leypoldt

Dr. Steffen Paschen

Dr. Eva Schäffer

Dr. Meike Stein-
bach

Dr. Klarissa Stürner

Dr. Maike Tomforde

Prof. Dr. Kirsten 
Zeuner

Klinik für Neurologie Ambulanz für Bewe-
gungsstörungen

Botulinumtoxin-
Ambulanz

Ambulanz für Mus-
kelerkrankungen

Neurovaskuläre 
Ambulanz

Neuroimmunologi-
sche Ambulanz

Ambulanz für Tiefe 
Hirnstimulation

Jahresbericht 2022
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Fachzentrum 
(Typ B Zentrum)

Sprecher:innen/ 
Stellvertreter:innen

Teams Teilnehmende 
Kliniken und Institute

sp. Sprechstunde 
Erwachsene

sp. Sprechstunde 
Kinder

2. B-Zentrum für 
seltene geneti-
sche Syndrome 
und angeborene 
Fehlbildungen

Anlaufstelle: 
Institut für Human-
genetik
MVZ Ambulanz-
zentrum des UKSH 
gGmbH
Arnold-Heller-Str.3, 
Haus U26/Haus C
24105 Kiel

J0431 500-30609  
 -30608 

Ç mvz-kiel-gene-
tik@uksh.de

Prof. Dr. Malte Spiel-
mann

Stellv.: 
Prof. Dr. Wiltfang

Prof. Dr. Malte 
Spielmann

Prof. Dr. Jörg 
Wiltfang 

Prof. Dr. Almuth 
Caliebe    

Institut für Humange-
netik, Campus Kiel

Interdisziplinäre 
Sprechstunden 
(Neuropädiatrisch-
humangenetische 
Sprechstunde im 
UKSH, Allgemeine 
humangenetische 
Sprechstunde (Bera-
tung von Erwachse-
nen und Kindern mit 
seltenen geneti-
schen Erkrankungen 
insbes. Störung der 
geistigen Entwick-
lung, angeborene 
Fehlbildungs-retar-
dierungs-Syndrome, 
angeborene Netz-
hautdystrophien und 
seltene genetische 
Augenerkrankungen, 
genet. bedingte 
Herzerkrankungen, 
seltene Tumorprädis-
positions-Syndrome, 
Imprintingstörung 

Interdisziplinäre 
Betreuung mittels 
Fallkonferenzen 
Exomdiagnostik

Interdisziplinäre 
Sprechstunden 
(Neuropädiatrisch-
humangenetische 
Sprechstunde im 
UKSH, Allgemeine 
humangenetische 
Sprechstunde (Bera-
tung von Kindern mit 
seltenen genetischen 
Erkrankungen insbes. 
Störung der geistigen 
Entwicklung, ange-
borene Fehlbildungs-
retardierungs-Syn-
drome, angeborene 
Netzhautdystrophien 
und seltene genetische 
Augenerkrankun-
gen, genet. bedingte 
Herzerkrankungen, 
seltene Tumorprädis-
positions-Syndrome, 
Imprintingstörung, 
Konsiltätigkeit für die 
interne Kinderklinik 
und für das SKK in 
Präsens, telefonische 
Beratung für WKK, 
Itzehoe und Flensburg

Interdisziplinäre 
Betreuung mittels 
Fallkonferenzen Exom-
diagnostik
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Fachzentrum 
(Typ B Zentrum)

Sprecher:innen/ 
Stellvertreter:innen

Teams Teilnehmende 
Kliniken und Institute

sp. Sprechstunde 
Erwachsene

sp. Sprechstunde 
Kinder

3. B-Zentrum für 
seltene Endo-
krinopathien des 
Kindes- und Er-
wachsenenalters 
und Stoffwechse-
lerkrankungen

Anlaufstelle: 
Für Kinder-Endokri-
nologie:
Kinderhormonzen-
trum
Ambulanz für Klinik 
für Kinder- und 
Jugendmedizin
Arnold-Heller-
Straße 3
Haus C
24105 Kiel

J0431 500-20160
 0431 500-24124

Ç ambulanz.
kinderklinik.kiel@
uksh.de

Für Erwachsene:
Endokrinologische 
Ambulanz
Arnold-Heller-
Straße 3
Haus C - EG, Info-
punkt 2
24105 Kiel

J0431 500-33450
 0431 500-20464

Prof. Dr. med. Paul 
Martin Holterhus (Päd)

Stellv.: 
Prof. Dr. Matthias Lau-
des (Erw)

Pädiatrische 
Endokrinologie und 
Diabetologie:

Prof. Dr. med. Paul 
Martin Holterhus, 

Dr. Inka Baus, 

Dr. Jessica Bokel-
mann

Erwachsene:

Prof. Dr. Matthias 
Laudes 

Prof. Dr. Dominik 
Schulte 

Dr. Julia Wegner

Dr. Lisa Struve, 
Kathrin Türk (Study 
Nurse)

Ute Settgast 
(Diätassistentin 
Diabetesberaterin)

Ursula Ziegen-
bruch (Psycho-
login)

Klinik für Kinder und 
Jugendmedizin I, 
Klinik für Innere 
Medizin I, Bereich 
Endokrinologie

Spezialsprechstunde 
für seltene Hormon- 
und Stoffwechseler-
krankungen 

Ambulanz des Muko-
viszidose-Zentrums 
für Erwachsene

Lipid-Ambulanz 
(Fettstoffwechsel-
störung)

Spezialambulanz für 
Kinder und Jugendli-
che mit Transgender, 
multidisziplinäres 
Versorgungsangebot 
mit dem Zentrum für 
Integrative Psychiat-
rie, ZIP 

Spezialambulanz für 
Kinder und Jugendli-
che mit biologischen 
Varianten der Ge-
schlechtsentwicklung

Spezialambulanz für 
Kinder und Jugendli-
che mit Diabetes, dies 
inkludiert die sehr 
seltenen genetischen 
Diabetesformen

DAKKS-akkreditiertes 
Kinderendokrinolo-
gisches Speziallabor 
für Einsendungen 
überregionaler Proben, 
Schwerpunkt Massen-
spektrometrie (AGS, 
DSD)

4. B-Zentrum f. 
seltene rheuma-
tologische und 
entzündliche Sys-
temerkrankungen

Anlaufstelle:
Rheumatologische 
Ambulanz
Arnold-Heller-
Straße 3, Haus K1
24105 Kiel
J0431 500-22213

Prof. Dr. Bimba Hoyer 

Stellv.: 
Philipp von Bismarck

Prof. Dr. Bimba Ho-
yer, PD Dr. Philipp 
von Bismarck

Innere Medizin I, Klinik 
für Rheumatologie, 
Klinik für Kinder- und 
Jugendmedizin I, 
Abteilung Kinder-
Rheumatologie und 
Immunologie

Rheumatologische 
Sprechstunde

Jahresbericht 2022
 Zentrum für seltene Erkrankungen Kiel
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Fachzentrum 
(Typ B Zentrum)

Sprecher:innen/ 
Stellvertreter:innen

Teams Teilnehmende 
Kliniken und Institute

sp. Sprechstunde 
Erwachsene

sp. Sprechstunde 
Kinder

5. B-Zentrum 
für seltene 
Erkrankungen 
des hepato-bilio-
pankreatischen 
Systems

Anlaufstelle:
Leitstelle IMAC, 
Hepatologische 
Ambulanz, 
Arnold-Heller-Str.3, 
Haus C
24105 Kiel

J0431 500-33450 
Ç Info.leber.kiel@
uksh.de

Dr. Rainer Günther 

Stellv.: 
Maria Pangerl

Dr. Rainer Günther, 
Maria Pangerl

Innere Medizin I/
Bereich Hepatologie, 
Klinik für Chirurgie

Hepatologische 
Ambulanz (Leberam-
bulanz)

6. B-Zentrum für 
seltene Nieren- 
und Hochdrucker-
krankungen

Anlaufstelle:
Nephrologische 
Ambulanz, 
Arnold-Heller-Str.3, 
Haus C
24105 Kiel

J0431 500-33400
 0431 500-33404

PD Dr. Kevin Schulte 

Stellv.: 
Dr. Sebastian Dietrich

PD Dr. Kevin 
Schulte

Dr. Sebastian 
Dietrich

Innere Medizin IV,  Nie-
ren- und Hochdruck-
krankheiten

Nephrologische 
Sprechstunde

Sprechstunde  Trans-
plantation 

7. B-Zentrum für 
seltene Augener-
krankungen

Anlaufstelle:
Ophthalmologische 
Ambulanz
Arnold-Heller-
Straße 3
Haus B2
24105 Kiel

J0431 500-24222
 0431 500-24204

Ç ambulanz.
augenklinik.kiel@
uksh.de

Prof. Dr. Johann Baptist 
Roider 

Stellv.: 
PD Dr. Naoyuki Tanimo-
to, Ph.D.

Prof. Dr. Johann 
Baptist Roider

PD Dr. Naoyuki 
Tanimoto, Ph.D.

Klinik Ophthalmologie 
(Augenheilkunde)

SE sind in der all-
gemenen Ambulanz 
vorstellig

Jahresbericht 2022
 Zentrum für seltene Erkrankungen Kiel
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Fachzentrum 
(Typ B Zentrum)

Sprecher:innen/ 
Stellvertreter:innen

Teams Teilnehmende 
Kliniken und Institute

sp. Sprechstunde 
Erwachsene

sp. Sprechstunde 
Kinder

8. B-Zentrum für 
seltene Immunde-
fekte und Auto-
inflammatorische 
Erkrankungen

Anlaufstelle:
CCIM, Clinical Cen-
tre for Inflammati-
on Medicine
Arnold-Heller-
Straße 3, Haus K3
24105 Kiel

J0431 500-22203
www.precisionme-
dicine.de/de/

PD Dr. Rainald Zeuner

Stellv.: 
Prof. Dr. Bimba Hoyer, Dr. 
Florian Tran

PD Dr. Rainald 
Zeuner

Prof. Dr. Bimba 
Hoyer

Dr. Florian Tran

Abhinav Singla

Innere Medizin I, Rheu-
matologie

Sprechstunden für 
Patient:innen mit 
Immundefekten 

Jahresbericht 2022
 Zentrum für seltene Erkrankungen Kiel

7. Fachabteilung für Kinder- und Jugendmedizin
Das UKSH erfüllt die Anforderungen für das Vorhandensein einer Fachabteilung für Kinder- und Jugendmedizin. 
Die Klinik für Kinder- und Jugendmedizin des UKSH, Campus Kiel ist eine Klinik der Maximalversorgung. Das 
B-Zentrum für seltene Endokrinopathien des Kindes- und Erwachsenenalters ist in der Kinderklinik angesiedelt. 
Das genannte B-Zentrum nimmt an dem Transitionskonzept DSDCare, inkl. DSD-Register teil. 

8. Humangentische Expertise
Das Team für humangenetische Expertise ist werktäglich (Montag – Freitag) verfügbar. Das Institut für Humange-
netik ist am UKSH mit seinen zwei Standorten campusübergreifend etabliert. An beiden Standorten ist ein Team 
verfügbar. Mindestens ein:e Mitarbeiter:in der Humangenetik nimmt an den wöchentlichen interdisziplinären 
Fallkonferenzen teil. Außerdem nimmt das Institut für Humangenetik im Rahmen des B-Zentrums für seltene 
genetische Syndrome und angeborene Fehlbildungen am ZSE-Geschehen sowohl auf der A-Zentrum- als auch 
auf der B-Zentrum-Ebene teil. 

8.1. Exomdiagnostik im Rahmen der Selektivverträge
Das ZSE Kiel ist an das Institut für Humangenetik angegliedert, beides unter der Leitung von Prof. Dr. Malte Spiel-
mann. Es wird regelmäßig Exomdiagnostik nach Selektivverträgen zur Besonderen Versorgung nach § 140a SGB 
V der AOK und vdek (ab Ende 2022 auch BKK) durchgeführt. Die Selektivverträge dienen zur interdisziplinären 
multizentrischen Umsetzung von Maßnahmen des Nationalen Aktionsplans für Menschen mit seltenen Erkran-
kungen auf Grundlage der Erkenntnisse des nationalen Innovationsfondsprojektes TRANSLATE-NAMSE. Ziel 
des Selektivvertrages ist es, bei Versicherten mit Verdacht auf eine seltene angeborene, genetische Erkrankung, 
durch einen interdisziplinären Ansatz und Exomsequenzierung eine sichere Diagnose zu stellen.  Der größte An-
teil seltener Erkrankungen ist monogen bedingt (>80 %). In diesen Fällen kann die Diagnose im günstigsten Fall 
durch eine gezielte genetische Untersuchung gestellt werden. 

Eine Diagnosestellung ist ausschlaggebend für Entscheidungen über therapeutische Maßnahmen oder die Durch-
führung weiterer diagnostischer Maßnahmen – somit für die gesamte medizinische Versorgung der Patienten mit 
einem oftmals sehr langen Leidensweg. 

Die Maßnahmen zur Zielerreichung umfassen:
1.	 Aufklärung, Beratung und Versicherteninformation über die geplante besondere Versorgung.
2.	� Interdisziplinäre, multizentrische Fallkonferenzen zur Beurteilung der Fälle und zur Indikationsstellung zur 

Exomdiagnostik.
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3.	 Initiierung einer Exomdiagnostik.
4.	� Auswertung und Befundung der Sequenzvarianten unter Berücksichtigung aktueller wissenschaftlicher 

Erkenntnisse.
5.	� Klinische Bewertung der Analyseergebnisse und Bewertung unklarer Varianten in interdisziplinären Fall-

konferenzen.
6.	� Erfassung der Genotyp- und Phänotypdaten in einer Datenbank am jeweiligen Zentrum mit der Möglichkeit 

der gemeinsamen Auswertung pseudonymisierter Daten durch die teilnehmenden Zentren.

Das A-Zentrum hat eine SOP und Flowcharts etabliert, die ebenso in den B-Zentren angewendet werden. 

9. Forschungstätigkeit, Register und Vernetzung
Das ZSE Kiel übernimmt besondere Aufgaben für ein wissenschaftlich-fachliches Netzwerk mit Fachzentren an-
derer Krankenhäuser. Die Maßnahmen zum strukturierten Austausch über Therapieempfehlungen und Behand-
lungserfolge mit anderen Zentren für seltene Erkrankungen beinhalten ausführliche monatliche Fallkonferenzen 
über die DASNE. Weitere Beteiligung an Registern und Netzwerken ist im Folgenden aufgeführt. 

Deutsche Versorger Netzwerke
Das ZSE Kiel nimmt aktiv an den monatlichen Fallkonferenzen, sowie Jahrestreffen der Deutschen Akademie für 
seltene neurologische Erkrankungen (DASNE) teil. 

Arbeitsgemeinschaft Zentren für Seltene Erkrankungen (AG-ZSE)
Das ZSE Kiel nimmt an den Aktivitäten der bundesweit zentrumsübergreifenden Arbeitsgemeinschaft Zentren 
für seltene Erkrankungen (AG-ZSE) teil, in der sich die Vertreter:innen der beteiligten Zentren z.B. über aktuelle 
und geplante Projekte austauschen.

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen (ACHSE)
Die ACHSE ist ein Netzwerk von Selbsthilfeorganisationen. Sie tritt als Sprachrohr, Multiplikator und Vermittler 
auf und sensibilisiert für die Belange von Menschen mit Seltenen Erkrankungen und ihren spezifischen Problemen. 
Das ZSE Kiel nimmt regelmäßig an den angebotenen Fortbildungen und an dem persönlichem Austausch teil. 

Fortbildungsakademie für Seltene Erkrankungen (FAKSE) 
Die Mitarbeiter des ZSE Kiel nehmen regelmäßig an den online verfügbaren Fortbildungsangeboten der FAKSE teil. 

9.1. Netzwerkübersicht
Folgende Tabelle gibt eine Übersicht der Netzwerke, Register-Beteiligung und der kooperierenden Patientenorganisa-
tionen des Gesamtzentrums, welche durch das A-Zentrum zusammengetragen und bei Bedarf unterstützt werden:

B-Zentrum Erkrankungsgruppe Internationale Netzwerke Nationale Netzwerke Kooperierende Patientenorganisationen

B-Zentrum für sel-
tene neurologische 
Erkrankungen

Dystonie

Seltene genetische 
Erkrankungen 

Seltene autoimmune 
Enzephalitiden

Seltene autoimmune 
demyelinisierende 
Erkrankungen

Solve-RD Dystract (Deutsches 
Dystonie Register)

GENERATE Register 
Autoimmune Enzepha-
litiden

NEMOS – Neuromyelitis 
optica Studiengruppe

Deutsche Dystonie Gesellschaft,

Autoimmune Enzephalitis Selbsthilfegruppe, 
Encephalitis Society
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B-Zentrum Erkrankungsgruppe Internationale Netzwerke Nationale Netzwerke Kooperierende Patientenorganisationen

B-Zentrum für selte-
ne Endokrinopathien 
u. Stoffwechseler-
krankungen des

Kindes und Erwach-
senenalters

Varianten der Ge-
schlechtsentwicklung

(DSD), Seltene

Endokrinopathien, selte-
ne Formen des Diabetes 
mellitus, NEN

ENDO-ERN

EuRRECa 

I-DSD Registry 

ENETS Registry 

DSDReg

DPV Wiss

Turner Syndrome International Group

Intergeschlechtliche Menschen e.V.

AGS-Eltern- und Patienten-Initiative e.V. 

B-Zentrum für selte-
ne rheumatologische 
Erkrankungen

Vaskulitiden: Granulo-
matose mit Polyangiitis 
(Wegener), Mikroskopi-
sche Polyangiitis, Eosino-
phile Granulomatose mit 
Polyangiitis (Churg-
Strauss), Riesenzellarte-
riitis, u.a.;

Kollagenosen: systemi-
sche Sklerose, primäre 
Myositiden, Sjögren-
Syndrom, Systemischer 
Lupus erythematodes),

Planung genetisches eoIBD-
Register

ESID (European Society for 
Immunodeficiencies)

B-Zentrum für selte-
ne Erkrankungen des 
hepato-biliopankre-
atischen Systems

Primär Biliäre Cholangitis

Primär Sklerosierende 
Cholangitis, Lipodys-
trophie

PBC-Register (Prospek-
tive, multizentrische 
Kohortenstudie zur 
Primär biliären Cho-
langitis)

LAL-D-Register (Preva-
lence of lysosomal acid 
lipase deficiency)

Deutsche Leberhilfe

B-Zentrum für 
seltene Nieren- und 
Hochdruckerkran-
kungen

Glomerulonephritis, 

thrombozytopenische 
Purpura (iTTP, TTP, aTTP)

C3Gnet (Register für 
C3 Glomerulopathie 
und immunkomplex-
vermittelte MPGN)

Hamburger Glomerulo-
nephritis Register

REACT-2020

B-Zentrum für 
seltene Augener-
krankungen

Netzhautdegenerationen PRO RETINA - Selbsthilfevereinigung für 
Menschen mit Netzhautdegenerationen

B-Zentrum für sel-
tene Immundefekte 
und Autoinflamm-
atorische Erkran-
kungen

Primäre Immundefekte, 
(z.B. Antikörpermangel-
syndrome, kombinierte 
Immundefekte)

Immundysregulations-
Syndrome (unter 
anderem Immundysregu-
lation mit entzündlicher 
Darmerkrankung/mo-
nogenetische chronisch-
entzündliche Darmer-
krankungen)

ESID (European Society for 
Immunodeficiencies)

ERN-RITA 

GAIN (German multi-
organ Auto-Immunity 
Network)

Deutsche Selbsthilfeorganisation für ange-
borene Immundefekte DSAI

Eine Auflistung der Publikationen, Leitlinien und Beteiligung an Klinischen Studien befindet sich in den Anlagen.
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9.2 Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen
Informationsveranstaltungen für Betroffene und Patientenorganisationen, Mitarbeiter:innen anderer Krankenhäuser
Es wurden im Jahr 2022 mehrere Fortbildungsveranstaltungen für Patient:innen durchgeführt:

•	 �Paul-Martin Holterhus: Biologische Geschlechtsentwicklung des Menschen, Klassische und denkwürdige Pers-
pektiven: Qualifikation Peerberatung Göttingen, Modul III, 10.12.2022

•	 Matthias Laudes: Veranstaltungen im CITTI Park über UKSH-Akademie, etwa 2-3x/a
•	 Kieler Ophthalmologen Meeting, 09.03.2022, 18-20 Uhr, online

10. Qualitätsverbessernde Maßnahmen
Fest implementierte Elemente

•	 Überwachung der Erfüllung der Qualitätskriterien nach GBA
•	 Jährliche Abfrage der GBA-Kriterien der A- und der B-Zentren
•	 Erstellung der SOP
•	 Netzwerkpflege
•	 �Maßnahmen der Kartierung der Versorgungslandschaft durch Registrierung im Versorgungsatlas für Seltene 

Erkrankungen(www.se-atlas.de)
•	 Durchführung des PDCA-Zyklus
•	 Durchführung eines Qualitätszirkels (12.12.2022)
•	 Erstellung eines jährlichen Ergebnis- und Tätigkeitsberichtes
•	 Ausbau der Aufführung und Anmeldung der speziellen Sprechstunden
•	 Webseiten- und Dokumentenaktualisierung
•	 Überwachung des IT-Projektes zur Kodierung von Seltenen Erkrankungen

Kodierung von Seltenen Erkrankungen
Über eine ICD 10 GM Abfrage auf dort eindeutig kodierte seltene Erkrankungen werden die geforderten Mindest-
fallzahlen von 3.000 Fällen mit seltenen Erkrankungen in stationärer Behandlung jährlich am ZSE Kiel erfüllt. Eine 
Kodierung mittels Alpha-ID-Codierung sowie Orphanet-Kennnummer-Codierung wird in Teilen in einzelnen B-
Zentren durchgeführt, organisationsweit befindet sich eine solche automatische Kodierung im Aufbau. Die Umset-
zung der Kodierung mit Alpha-ID und Orpha-Code ist für die 1. Hälfte des Jahres 2023 vorgesehen.

SOPs zu den Kernprozessen in Bearbeitung:
•	 Anfragen-Bearbeitung: Patient, externe Praxen, Kooperationspartner, UKSH intern
•	 Fall-/Aktenvorbereitung
•	 Ärztliche Fallbearbeitung mit Fallkonferenz
•	 Organisation/Vorbereitung Fallkonferenzen
•	 Durchführung einer Videosprechstunde
•	 Selektivvertrag - Koordination/Vorbereitung Fallkonferenzen
•	 Flowchart_Selektivvertrag_Exomdiagnostik_UKSH_intern
•	 Flowchart_Selektivvertrag Exomdiagnostik_Humangenetik
•	 Flowchart_Selektivvertrag_Exomdiagnostik_extern
•	 Weiterleitungsmanagement/ Koordination nach Fallkonferenz
•	 Zusammenarbeit B-Zentren (klare und unklare Diagnose)
•	 Konzept Udates bei weiterhin unklarer Diagnose
•	 Strukturierte Weitervermittlung von Patient:innen mit klarer Diagnose

11. Qualitätsziele für 2023
•	 Ausbau der Zentrumsstruktur
•	 Sicherung und Einhaltung der Qualitätskriterien nach GBA
•	 Sicherung und Einhaltung der Abläufe im Rahmen der Selektivverträge
•	 Ausbau der Register, des nationalen und internationalen Austauschs
•	 Kodierung der SE mittels Alpha-ID und Orpha-Code im KIS des UKSH
•	 Ausbau der Vernetzung zu den ambulanten und stationären Zuweiser:innen in Schleswig-Holstein
•	 Prüfung der Möglichkeit des Einsatzes von künstlicher Intelligenz (KI) bei der Fallbearbeitung und Recherche
•	 Prüfung des Einsatzes von Telemedizin und sozialen Netzwerken 
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13. Leitlinien und Konsensuspapiere – Auswahl
•	 AWMF Leitlinie Autoimmune Enzephalitis AWMF 030-139
•	 European Academy of Neurology gudielines Autoimmune Encephalitis
•	 AWMF/DGN Leitlinie Tremor: Seltene Tremores
•	 Mitarbeit S2 Leitlinie Biologische Variante der Geschlechtsentwicklung AWMF
•	 Leitlinienreport zur DGRh-S2e-Leitlinie Diagnostik und Therapie des adulten Still-Syndroms (AOSD)

14. Beteiligung an Klinischen Studien - Auswahl
•	 GENERATE-BOOST: Investigator Initiierte Studie zu Bortezomib bei Autoimmuner Enzephalitis
•	 METEROID: Neuromyelitis optica Spektrums-Erkrankungen und Satralizumab
•	 LEGIONE: LGI1 Autoimmune Encephalitis Rozanolixizumab
•	 ADHERE: Chronisch, inflammatorisch-demyelinisierende Polyradikuloneuritis CIDP Efgartigimod
•	 Metakognitive Therapie und Neuro-Physiotherapie zur Behandlung funktioneller Bewegungsstörungen
•	 �Ergotherapeutisches motorisches Training oder Achtsamkeitstraining bei Patienten mit Schreibkrampf unter 

Supervision mit Videotelefonaten
•	 �Zusammenhang zwischen motorischen und nicht- motorischen Parametern unter Pridinol Therapie bei Patienten 

mit zervikaler Dystonie (Torticollis)
•	 �Prävalenz und potenzieller Nutzen von Zusatztherapien bei der Behandlung der idiopathischen zervikalen Dysto-

nie: eine monozentrische Beobachtungsstudie
•	 DSD-Care (multizentrisch) für DSD
•	 �Effects of the modified-release hydrocortisone preparation Efmody® on spermatogenesis in males with congeni-

tal adrenal hyperplasia in routine clinical practice“.(Münster,  München, Kiel)
•	 Phase 1 IIT CIR-NA zur Behandlung des Prädiabetes
•	 Mehrere Studien zu neuen Lipidtherapeutika sind in Planung
•	 Alpha-1-AT-Studie
•	 PBC-Studie
•	 Transkorneale Elektrostimulation bei Retinitis Pigmentosa
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