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Dieser Bericht erfullt die Anforderungen der Regelungen des Gemeinsamen Bundesausschusses zur Konkretisierung der
besonderen Aufgaben von Zentren und Schwerpunkten gemaR § 136¢ 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 fir Seltene Erkrankungen (ZSE)
Arnold-Heller-Stralse 3

24105 Kiel

X zse(@uksh.de
www.uksh.de/zse-luebeck

Leitung

Prof. Dr. Almuth Caliebe
™ almuth.caliebe@uksh.de

Zustandig fur den Tatigkeitsbericht

Alisa Jemelka
Q, 0451500-43 486
4 alisa.jemelka@uksh.de
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1. Struktur

Das Zentrum besteht aus einem Ubergeordneten Koordinationszentrum (A-Zentrum) am UKSH Campus Kiel und acht
angegliederten, auf seltene Erkrankungen spezialisierten Fachzentren (B-Zentren). Diese bieten gemeinsam eine um-
fassende interdisziplinare und multiprofessionelle Expertise fur seltene Erkrankungen an. Ziel des ZSE Kiel ist es, die
medizinische Versorgung von Menschen mit seltenen Erkrankungen umfassend zu verbessern. Dazu verfolgen wir einen
integrativen Ansatz, der eine maglichst frihe Diagnose bis hin zur individualisierten Therapie und das sektorenibergrei-
fenden Management der Behandlung umfasst. Wir bindeln und vernetzen die klinikiibergreifende Expertise im Bereich
seltenen Erkrankungen und stehen als Ansprechpartner:innen fir die Kollegen aus dem stationaren und niedergelas-
senen Bereich zur Verfigung. Fur Patient:innen, bei denen nach Vorstellung ein nicht-seltene Erkrankung diagnostiziert
wurde, helfen wir bei der Zuweisung zur passenden Fachdisziplin im ambulanten oder stationaren Sektor.

Das Team des A-Zentrums 2025

Im A-Zentrum arbeitet ein interprofessionelles Team zusammen. Neben der werktagigen Verfigbarkeit zwei arztlicher
Lotsinnen/Koordinatorinnen besteht eine werktagliche Verfligbarkeit einer administrativen Lotsin am A-Zentrum, welche
die Annahme und Steuerung der Anfragen im Rahmen eines Erstkontaktangebotes Ubernimmt und fir Patientinnen und
Patienten telefonisch und per E-Mail erreichbar ist. Das A-Zentrum erfullt die geforderten personellen Anforderungen.

Zentrumsleitung Bis Ende 2025 Prof. Dr. Malte Spielmann.
Ab 01.01.2026 Prof. Dr. Almuth

Stellv. Leitung Prof. Dr. Almuth Caliebe
Arztliche Lotsin & Koordinatorin Dr. Katharina Schau-Rémer
Arztliche Lotsin & Koordinatorin Dr. Laelia Rosler
Administrative Lotsin Denise Lihr
Gesundheitsmanagerin Alisa Jemelka

IT Beauftragter Dipl. Inf. Christian Himstedt
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2. Internetprasenz

Das ZSE Kiel verfugt Uber eine Webseite mit detaillierten Informationen tGber die Struktur und Arbeit des Zentrums: www.
uksh.de/zse-kiel.

Das A-Zentrum des ZSE Kiel nimmt an den MalRnahmen 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 bernimmt koordinierende Aufgaben fiir diese.

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

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

Entgegennahme von Anfragen fir Genomdiagnostik, Organisation der Indikations-/Befundkonferenzen, Schnittstelle zu
Humangenetik.

Aufarbeitung von Patient:innenunterlagen und Erstellen von Anamnesen und einer Patient:innen-Krankheitshistorie zur
Vorstellung in Fallkonferenzen des Gbergeordneten A-Zentrums

Organisation von interdisziplinaren Fallkonferenzen in verschiedenen digitalen Formaten (webex, Vidyo) fiir interne und
externe Kooperationspartner.

Bewertung von Krankheitsfallen in Bezug auf das Vorliegen einer seltenen Erkrankung

Erstellen einer zusammenfassenden Beurteilung des Patientenfalles und Ubermittlung an den Patient:innen/Zuweiser:innen
Vermittlung von Patient:innen-Anfragen an spezialisierte Fachzentren (B-Zentren)

Informationen Gber Patientenvereinigungen, Selbsthilfegruppen

Koordination der Versorgung von Flichtlingen mit seltenen Erkrankungen in Zusammenarbeit mit dem arztlichen Dienst
der Erstaufnahmeeinrichtungen des Landes SH

Beratung von Kliniken in SH zum Vorgehen bei Verdacht auf seltene Erkrankung
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4. Interdisziplinare Fallkonferenzen

Das A-Zentrum organisiert und koordiniert interdisziplindre Fallkonferenzen unter Beteiligung erforderlicher Fachdiszi-
plinen fUr interne und externe Partner. Der regulare Termin ist einmal wdchentlich, zusatzlich gibt es einen 2-wdchigen
Termin unter der Beteiligung der Humangenetik.

Im Jahr 2025 wurden insgesamt 214 interdisziplinare Fallkonferenzen campusUbergreifend durchgefihrt. Dabei bestand
das Kernteam der Besprechung interdisziplinar aus den Fachdisziplinen Innere Medizin, Allgemeinmedizin, Neurologie
und Humangenetik. An 6 Fallkonferenzen nahmen zudem Arztinnen und Arzte aus dem Bereich der Neuroradiologie teil.

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 Fachkollegen. In
einigen Fallen wurden mehrere Fallkonferenzen im Zeitverlauf fir individuelle Patient:innen abgehalten. Im Rahmen des
Modellvorhabens GenomDE wurden insgesamt 851 Fallkonferenzen abgehalten, davon 431 Neueinschlisse/Indikationen
zur Genomdiagnostik und 386 Befundfallkonferenz/abgeschlossene Falle.

Das ZSE Kiel sowie die angegliederten B-Zentren bieten auRerdem Arzt:innen anderer Kliniken und niedergelassenen
Kolleg:innen die Mdglichkeit an, stationare und ambulante Patient:innen in den interdisziplinaren Fallkonferenzen des
ZSE vorzustellen. Im Rahmen der Fallkonferenz wird eine Empfehlung fur die weiteren Schritte ausgesprochen, ggfs.

ist hiernach auch eine Vorstellung der Patient:innen in Spezialsprechstunden, sowohl auf A- als auch auf B-Zentrums-
Ebene maglich. Insgesamt wurden am ZSE Kiel in A- und den B-Zentren 105 Fallkonferenzen fUr Patient:innen anderer
Krankenhauser durchgefihrt.

Die Terminvergabe erfolgt Gber die zentrale Annahmestelle ZSE: Tel: 0431 500 —-43 452.

5. Stationare Fallzahlen

Am Standort des ZSE Kiel wurden im Jahr 2025 insgesamt 4.397 Falle mit der Hauptdiagnose einer seltenen Erkrankung
stationar behandelt. Die Kodierung erfolgte mittels ICD 10-GM und der erst 1.4.2023 eingefihrten Orpha-Codes.

6. B-Zentren ZSE Kiel

Die Einbindung der B-Zentren in die Struktur des Zentrums ist dokumentiert. Es bestehen Netzwerk- und Kooperations-
vertrage zwischen den teilnehmenden internen und externen Partnern.

Nachfolgend sind die B-Zentren mit ihrer Leitung, Stellvertretung, Teams und Sprechstunden aufgefihrt. Mindestens ein
Arzt oder Arztin haben eine Prifarztqualifikation gemaR Arzneimittelgesetz (AMG).

Die B-Zentren halten ein fur die jeweilige seltene Erkrankung erforderliches Team gemal3 Leitlinien oder Konsensuspa-
pieren, soweit vorhanden, vor. Die jeweiligen Leiter:innen/Sprecher:innen sind mindestens 20 Wochenstunden fir das
jeweilige Zentrum verfigbar. Die Fachzentren verfigen Uber eine Anlaufstelle zur Organisation des Erstkontaktes mit
geregelten festen Sprechzeiten. Diese sind Uber die Homepage des A-Zentrums verlinkt. Die Fachzentren erheben fur
verschiedene krankheits- oder krankheitsgruppenspezifische Register unter geltenden datenschutzrechtlichen Vorgaben.
Die Daten werden entweder Uber 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 veroffentli-
chen Fachpublikationen zu den seltenen Erkrankungen. Alle Nachweise sind in den Anlagen beigefigt.
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Fachzentrum Sprecher:innen/ Teams Teilnehmende
(Typ B Zentrum) Stellvertreter:innen Kliniken und Institute

PD Dr. Tim W. Rattay

1. B-Zentrum fir
seltene neurologi-

sche Erkrankungen

Anlaufstelle:
Neurologische
Ambulanz
Terminvereinba-
rung

& 0431500-
23900 oder
-13 851

0431 500-
23904

& ambulanz.
neurologie.kiel@
uksh.de

0431 500-
23904
Birozeiten:

Mo — Fr: 7:30 -
15:30 Uhr

Neurologische
Privatambulanz
& 0431500-
23801

0431 500-
23904

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

Anlaufstelle:
Institut fir Hu-
mangenetik

MVZ Ambulanz-
zentrum des UKSH
gGmbH
Arnold-Heller-
Str.3, Haus U267/
Haus C

24105 Kiel

& 0431500-
30609
&-30608

& mvz-kiel-ge-
netik@uksh.de

Stellv.:
Prof. Frank Leypoldt

Prof. Dr. Kirsten Zeuner

Dr. Leyla Baysal

Bis Ende 2025
Prof. Dr. Malte Spiel-
mann.

Ab 01.01.2026

Prof. Dr. Almuth
Caliebe

Stellv.:

Prof. Dr. J6rg Wiltfang

Dr. Leyla Baysal
Prof. Dr. Daniela
Berg

Dr. Markus Hobert
Prof. Dr. Gregor
Kuhlenbdumer
Prof. Dr. Frank
Leypoldt

PD Dr. Nils Mar-
graf

Dr. Steffen Pa-
schen

PD Dr. Tim W.
Rattay

PD Dr. Eva
Schaffer

Dr. Meike Stein-
bach

PD Dr. Klarissa
Stirner

Dr. Maike Tom-
forde

Prof. Dr. Kirsten
Zeuner

Prof. Dr. Malte
Spielmann

Prof. Dr. Jorg
Wiltfang

Prof. Dr. Almuth
Caliebe

Dr. Katharina
Schau-Romer

Prof. Dr. Florian
Tran

Klinik fir Neurologie

Institut fir Humange-

netik, Campus Kiel

sp. Sprechstunde
Erwachsene

Ambulanz fir Be-
wegungsstorungen

Botulinumtoxin-
Ambulanz

Ambulanz fir Mus-
kelerkrankungen

Neurovaskulare
Ambulanz

Neuroimmunologi-
sche Ambulanz

Ambulanz fir Tiefe
Hirnstimulation

Botulinumtoxin-
Ambulanz

Epilepsieambulanz

Multiple Sklerose
und neuroimmuno-
logische Ambulanz

Neurovaskulare
Ambulanz

Interdisziplinare
Sprechstunden
(Neuropadiatrisch-
humangenetische
Sprechstunde im
UKSH, Allgemeine
humangenetische
Sprechstunde
(Beratung von
Erwachsenen und
Kindern mit selte-
nen genetischen
Erkrankungen
insbes. Storung der
geistigen Entwick-
lung, angeborene
Fehlbildungs-
retardierungs-Syn-
drome, angeborene
Netzhautdystrophi-
en und seltene ge-
netische Augener-
krankungen, genet.
bedingte Herzer-
krankungen, seltene
Tumorpradisposi-
tions-Syndrome,
Imprintingstérung
Interdisziplinare
Betreuung mittels
Fallkonferenzen
Exomdiagnostik

sp. Sprechstunde
Kinder

Interdisziplinare
Sprechstunden
(Neuropadiatrisch-
humangenetische
Sprechstunde im
UKSH, Allgemeine
humangenetische
Sprechstunde (Bera-
tung von Kindern mit
seltenen geneti-
schen Erkrankungen
insbes. Storung der
geistigen Entwick-
lung, angeborene
Fehlbildungs-retar-
dierungs-Syndrome,
angeborene Netz-
hautdystrophien und
seltene genetische
Augenerkrankungen,
genet. bedingte
Herzerkrankungen,
seltene Tumorpradis-
positions-Syndrome,
Imprintingstérung,
Konsiltatigkeit fir die
interne Kinderklinik
und fir das SKK in
Prasens, telefonische
Beratung fir WKK, It-
zehoe und Flensburg

Interdisziplinare
Betreuung mittels
Fallkonferenzen
Exomdiagnostik
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Fachzentrum Sprecher:innen/ EEIS Teilnehmende
(Typ B Zentrum) Stellvertreter:innen Kliniken und Institute

3. B-Zentrum fir
seltene Endo-
krinopathien

des Kindes- und
Erwachsenenalters
und Stoffwechse-
lerkrankungen

Anlaufstelle:

Fir Kinder-Endo-
krinologie:
Hormonzentrum
fir Kinder — und
Jugendliche
Ambulanz fir Kli-
nik fur Kinder- und
Jugendmedizin
Arnold-Heller-
Strale 3

Haus C

24105 Kiel

& 0431500-
20160

0431 500-
24124

& ambulanz.
kinderklinik.kiel(@
uksh.de

Fir Erwachsene:
Endokrinologische
Ambulanz
Arnold-Heller-
Strale 3

Haus C - EG,
Infopunkt 2

24105 Kiel

& 0431500-
33450
0431500-
20 464

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

Prof. Dr. Matthias

Padiatrische En-
dokrinologie und
Diabetologie:
Prof. Dr. med. Paul
Martin Holterhus,
Dr. Inka Baus,

Dr. Jessica Bokel-
mann

Dr. Christine
Rosenbusch, Dr.
Stella Nagel, Dr.
Julia August

Erwachsene:

Prof. Dr. Matthias
Laudes

Prof. Dr. Dominik
Schulte

PD Tim Hollstein
Dr. Julia Wegner
Dr. Lisa Struve,
Kathrin Tirk
(Study Nurse)
Ute Settgast
(Diatassistentin
Diabetesbera-
terin)

Ursula Ziegen-
bruch (Psycho-
login)

Klinik fur Kinder und
Jugendmedizin |,
Klinik fr Innere
Medizin [, Bereich
Endokrinologie

sp. Sprechstunde
Erwachsene

Spezialsprech-
stunde fir seltene
Hormon- und
Stoffwechseler-
krankungen

Ambulanz des
Mukoviszidose-
Zentrums fur
Erwachsene

Lipid-Ambulanz

(Fettstoffwechsel-
stérung)
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sp. Sprechstunde
Kinder

Spezialambulanz fur
Kinder und Jugendli-
che mit Transgender,
multidisziplinares
Versorgungsangebot
mit dem Zentrum fir
Integrative Psychiat-
rie, ZIP

Spezialambulanz fur
Kinder und Jugendli-
che mit biologischen
Varianten der Ge-

schlechtsentwicklung

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

DAKKS-akkreditiertes
Kinderendokrinolo-
gisches Speziallabor
fir Einsendungen
Uberregionaler
Proben, Schwerpunkt
Massenspektrometrie
(AGS, DSD)
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Fachzentrum Sprecher:innen/ EEIS Teilnehmende
(Typ B Zentrum) Stellvertreter:innen Kliniken und Institute

4.B-Zentrum F.
seltene rheuma-
tologische und
entzindliche Sys-
temerkrankungen

Anlaufstelle:
Rheumatologische
Ambulanz
Arnold-Heller-
StraRe 3, Haus K1
24105 Kiel

& 0431500-
22213

Dr. med. Dr. phil. Nat.
Sorwe Mojtahed Poor,
Prof. Dr. med. Jan Leipe

Stellv.:
PD. Dr. Philipp von
Bismarck

Dr. med. Dr. phil.
nat. Sorwe Mojta-
hed Poor

PD Dr. Philipp von
Bismarck

Dr. Jan Schirmer,
Prof. Dr. Jan Leipe,

Prof. Dr. Florian
Tran

Innere Medizin I, Klinik
fir Rheumatologie,
Klinik fr Kinder- und
Jugendmedizin |,
Abteilung Kinder-
Rheumatologie und
Immunologie
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sp. Sprechstunde
Erwachsene

sp. Sprechstunde
Kinder

Interdisziplindre
Spezialsprech-
stunden fir seltene
rheumatologische
und entzindliche
Systemerkrankun-
gen z.B.:
Transitionssprech-
stunde (Erwachse-
nen- und Kinderr-
heumatologie)
Rheumatologisch-
angiologische
Sprechstunde
Rheumatologisch-
dermatologischee
Sprechstunde
Interdisziplinare
Fallbesprechungen
und Boards
Pneumologisch-
rheumatologische
Fallkonferenzen/
ILD-Board
Radiologisch-
rheumatologische
Besprechungen
Zertifizierte interdis-
ziplinare Fallkon-
ferenzen (,Entzin-
dungsboard”) des
Exzellenzzentrums
Entzindungsmedi-
zin (CCIM))
Angiologie (z.B.
seltene GroRge-
faRvaskulitiden,
mikroangiopathische
Syndrome bei Kolla-
genosen)
Dermatologie (z.B.
kutane Manifes-
tationen bei SLE,
Sklerodermie)
Kardiologie (z.B.
Myokarditis)
Nephrologie (z.B.
Lupusnephritis)
Neurologie (z.B.
neuropsychiatrischer
Lupus, ZNS-Vas-
kulitis)
Pneumologie (z.B.
interstitielle Lun-
generkrankungen)
Telemedizin mittels
SGB V gepriftem
Videodienstanbieter
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Fachzentrum Sprecher:innen/ EEIS Teilnehmende
(Typ B Zentrum) Stellvertreter:innen Kliniken und Institute

Innere Medizin I/
Bereich Hepatologie,
Klinik fUr Chirurgie

5.B-Zentrum

fir seltene
Erkrankungen
des hepato-bilio-
pankreatischen
Systems

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

& 0431500-
33450

™ Info.leber.kiel@

uksh.de

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

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

Q& 0431500-
33400

0431 500-
33 404

7.B-Zentrum fir
seltene Augener-
krankungen

Anlaufstelle:
Ophthalmologi-
sche Ambulanz
Arnold-Heller-
Strale 3

Haus B2

24105 Kiel

& 0431500-
24222

0431 500-
24204

& ambulanz.
augenklinik kiel @
uksh.de

Dr. Rainer Ginther

Stellv.:
Maria Pangerl

PD Dr. Laura Sievers

Stellv.:
PD Dr. Kevin Schulte

Prof. Dr. Johann Baptist
Roider

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

Dr. Rainer
Gunther, Maria
Pangerl

PD Dr. Laura
Sievers

PD Dr. Kevin
Schulte

Prof. Roland
Schmitt

Prof. Dr. Johann
Baptist Roider

PD Dr. Naoyuki
Tanimoto, Ph.D.

Innere Medizin IV,
Nieren- und Hoch-
druckkrankheiten

Klinik Ophthalmologie
(Augenheilkunde)
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sp. Sprechstunde
Erwachsene

sp. Sprechstunde
Kinder

Hepatologische
Ambulanz (Leber-
ambulanz)

Nephrologische
Sprechstunde fur
komplizierte Nie-
rensteinenleiden,
CAKUT

Interdisziplinare
Herz-Nieren-
Sprechstunde
Transplantations-
nachsorge

Teil des Amyloido-
sezentrums Nord

SE sind in der all-
gemenen Ambulanz
vorstellig
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7. Fachabteilung fur Kinder- und Jugendmedizin

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

8. Humangentische Expertise

Das Team fiir humangenetische Expertise ist werktaglich (Montag — Freitag) verfiigbar. Das Institut fir Humangenetik
ist am UKSH mit seinen zwei Standorten campusibergreifend etabliert. An beiden Standorten ist ein Team verfigbar.
Mindestens ein:e Mitarbeiter:in der Humangenetik nimmt an den wochentlichen interdisziplinaren Fallkonferenzen teil.
Aufierdem nimmt das Institut fir Humangenetik im Rahmen des B-Zentrums fur seltene genetische Syndrome und
angeborene Fehlbildungen am ZSE-Geschehen sowohl auf der A-Zentrum- als auch auf der B-Zentrum-Ebene teil.

8.1 Modellvorhaben Genomsequenzierung

Die enge Verzahnung vom ZSE Kiel und dem Institut fir Humangenetik ermdglicht den Patient:innen bei seltenen und bei
onkologischen Erkrankungen den Einschluss ins Modellvorhaben Genomsequenzierung nach § 64e SGB V. Die Genom-
sequenzierung wird bei betroffenen Patient:innen durchgefihrt werden, wenn eine fachibergreifende Fallkonferenz der
behandelnden Arzte und Arztinnen fiir diesen spezifischen Fall die Teilnahme am Modellvorhaben empfiehlt. Diese sog.
Indikationsfallkonferenz, sowie die anschlieRende Befundkonferenz werden tber das A-Zentrum ZSE Libeck organisiert.

9. Forschungstatigkeit, Register und Vernetzung

Das ZSE Kiel Gbernimmt besondere Aufgaben fur ein wissenschaftlich-fachliches Netzwerk mit Fachzentren anderer
Krankenhauser. Die Malinahmen zum strukturierten Austausch Gber Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit
anderen Zentren fir seltene Erkrankungen beinhalten ausfihrliche monatliche Fallkonferenzen tber die DASNE. Weitere
Beteiligung an Registern und Netzwerken ist im Folgenden aufgefihrt.

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

Arbeitsgemeinschaft Zentren fir Seltene Erkrankungen (AG-ZSE)

Das ZSE Kiel nimmt an den Aktivitaten der bundesweit zentrumsubergreifenden Arbeitsgemeinschaft Zentren fir sel-
tene Erkrankungen (AG-ZSE) teil, in der sich die Vertreter:innen der beteiligten Zentren z.B. Gber 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 fur die Belange von Menschen mit Seltenen Erkrankungen und ihren spezifischen Problemen. Das ZSE Kiel
nimmt regelmaRig an den angebotenen Fortbildungen und an dem persénlichem Austausch teil.

Fortbildungsakademie fiir Seltene Erkrankungen (FAKSE)
Die Mitarbeiter des ZSE Kiel nehmen regelmaliig an den online verfigbaren Fortbildungsangeboten der FAKSE teil.

Einbindung der Fliichtlinge in die Versorgung

Mit den erstversorgenden Strukturen der Landesunterkinfte fir Geflichtete, betrieben durch die Notarztborse, besteht auf arzt-
licher Ebene eine enge Kooperation. So kénnen vor allem geflichtete Kinder mit seltenen oder dem Verdacht auf seltene Erkran-
kungen schnell nach ihrer Ankunft in Deutschland am ZSE angebunden werden. Es finden gemeinsame Fortbildungen mit den
Arzten und Praxismitarbeitern der Notarztbérse statt, um das Thema Seltene Erkrankungen bei Fliichtlingen voran zu treiben.
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Internationale Vernetzung Europaische Referenznetzwerke (ERN) und CPMS
International besteht eine Verknlfpung Gber die Europdischen Referenznetzwerke (ERN), die den spezialisierten medizinischen
Versorgungszentren innerhalb der Europaischen Union eine Plattform bieten. Das Kieler ZSE ist an folgenden
Europaischen Referneznetzwerken beteiligt:
ERN-RND: European Reference Network on Rare Neurological Diseases
ITHACA-ERN: European Reference Network on Rare Congenital Malformations and Rare Intellectual Disability
ERN RITA: Rare Immunodeficiency, Autoinflammatory and Autoimmune Diseases Network.

9.1. Netzwerkubersicht

Folgende Tabelle gibt eine Ubersicht der Netzwerke, Register-Beteiligung und der kooperierenden Patientenorganisationen
des Gesamtzentrums, welche durch das A-Zentrum zusammengetragen und bei Bedarf unterstitzt werden:

Erkrankungsgruppe Internationale Netzwerke Nationale Netzwerke Kooperierende Patientenorganisationen

B-Zentrum fir sel-
tene neurologische
Erkrankungen

B-Zentrum fir
seltene geneti-
sche Syndrome
und angeborene
Fehlbildungen

B-Zentrum fur
seltene Endo-
krinopathien u.
Stoffwechseler-
krankungen des

Kindes und Er-
wachsenenalters

B-Zentrum fir sel-
tene rheumatologi-
sche Erkrankungen

Dystonie

Seltene genetische
Erkrankungen

Seltene autoimmune
Enzephalitiden

Seltene autoimmune
demyelinisierende
Erkrankungen

Genetische Syndrome,
Entwicklungsstorun-
gen/Fehlbildungen,
Sinnesstorungen,
Hereditare Systemer-
krankungen

Varianten der Ge-
schlechtsentwicklung

(DSD), Seltene

Endokrinopathien,
seltene Formen des
Diabetes mellitus, NEN

Vaskulitiden: Granulo-
matose mit Polyangiitis
(Wegener), Mikroskopi-
sche Polyangiitis, Eosi-
nophile Granulomatose
mit Polyangiitis (Churg-
Strauss), Riesenzellar-
teriitis, u.a.;

Kollagenosen: systemi-
sche Sklerose, primare
Myositiden, Sjogren-

Syndrom, Systemischer
Lupus erythematodes),

ERN-RND

ITHACA

ENDO-ERN

EuRRECa

|-DSD /i-CAH Registry
ENETS Registry
E-REC

EULAR
ERN RITA
EUVAS

Dystract (Deutsches
Dystonie Register)

GENERATE Register
Autoimmune Enze-
phalitiden

NEMOS - Neuromye-
litis optica Studien-
gruppe

FUS Register

DRN-RND

DSDReg
DPV Wiss

Deutsche Gesellschaft
fur Rheumatologie

Deutsche Dystonie Gesellschaft,
Autoimmune Enzephalitis Selbsthilfe-
gruppe, Encephalitis Society

Ol-Gesellschaft

Turner Syndrome International Group
Intergeschlechtliche Menschen elV.
AGS-Eltern- und Patienten-Initiative eV.

Deutsche Rheuma-Liga
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Erkrankungsgruppe Internationale Netzwerke Nationale Netzwerke Kooperierende Patientenorganisationen

B-Zentrum fir Primar Bilidre Cholan- PBC-Register (Pros- Deutsche Leberhilfe
seltene Erkrankun- gitis pektive, multizentri-
gen des hepato- Primar Sklerosierende sche Kohortenstudie
biliopankreatischen Cholangitis, Lipodys- zur Primar bilidren
Systems trophie Cholangitis)
LAL-D-Register (Pre-
valence of lysosomal
acid lipase deficiency)
B-Zentrum fir Glomerulonephritis, C3Gnet (Register fir
seltene Nieren- und thrombozytopenische a3 G'lomerulopathie
Hochdruckerkran- Purpura (TR TP aTTP) und immunkomplex-
kungen vermittelte MPGN)

Hamburger Glomeru-
lonephritis Register

REACT-2020
B-Zentrum fir Netzhautdegenerati- PRO RETINA — Selbsthilfevereinigung fir
seltene Augener- onen Menschen mit Netzhautdegenerationen
krankungen
B-Zentrum fir Primare Immundefekte, ESID (European Society for GAIN (German multi- Deutsche Selbsthilfeorganisation fur
seltene Immun- (z.B. Antikérpermangel- Immunodeficiencies) organ Auto-Immunity angeborene Immundefekte DSAI
defekte und Auto- syndrome, kombinierte ERN-RITA Network)
inflammatorische Immundefekte)
Erkrankungen

Immundysregulations-
Syndrome (unter
anderem Immundysre-
gulation mit entzindli-
cher Darmerkrankung/
monogenetische
chronisch-entziindliche
Darmerkrankungen)

Eine Auflistung der Publikationen, Leitlinien und Beteiligung an Klinischen Studien befindet sich in den Anlagen.

10. Integration Forschungs- und Lehrtatigkeit

Vorlesung ,Humangenetik fir Studierende der Medizin” jedes Semester. In der Vorlesung erfolgt Vorstellung von
Patient:innen mit genetischen Erkrankungen, Behandlung von seltenen Krankheitsbildern (seltene Chromosomensto-
rungen wie Wolf-Hirschhorn-Syndrom, monogenen Erkrankungen wie Achondroplasie, monogene Kraniosynostosen,
Spinocerebellare Ataxien, Myotone Dystrophie, SMA, M. Fabry, Fragiles X-Syndrom, Stérungen der genomischen Pragung
(Dozent:innen: Prof. Dr. Spielmann, Prof. Dr. Caliebe);

Praktikum fur Studierende der Medizin: 1 Stunde im Semester, Pflichtveranstaltung, Behandlung von seltenen Krankhei-
ten oft in Form von Referaten wie DiGeorge-Syndrom, MArfan-Syndrom, Wiedemann-Beckwith-Syndrom, Prader-Willi-
Syndrom (Dozent:innen: Prof. Dr. Caliebe, Dr. Schau-Rémer);

Masterstudiengang, Wahlfmodul Humangenetik fir Studierende der Biochemie Besuch von Vorlesung und Praktikum fur
Medizinstudierende.

Vorlesung und Kurs zu Humangenetik mit Behandlung seltener Krankheiten fir Studierende des Masterstudiengangs

11. Qualitatsverbessernde MaRnahmen

Fest implementierte Elemente

Uberwachung der Erfiillung der Qualitatskriterien nach GBA
Jahrliche Abfrage der GBA-Kriterien der A- und der B-Zentren
Erstellung und Aktualisierung der SOP
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Netzwerkpflege

Malinahmen der Kartierung der Versorgungslandschaft durch Registrierung im Versorgungsatlas fir Seltene
Erkrankungen(www.se-atlas.de)

Durchfihrung des PDCA-Zyklus

Durchfiihrung eines Qualitatszirkels (81.12.2025 campusibergreifend als Mitgliederversammlung und QZ)

Erstellung eines jahrlichen Ergebnis- und Tatigkeitsberichtes

Ausbau der Auffihrung und Anmeldung der speziellen Sprechstunden

Webseiten- und Dokumentenaktualisierung

Einsatz von kinstlicher Intelligenz (KI) bei der Fallbearbeitung und Recherche in Kooperation mit dem ZSE Libeck, B-
Zentrum (Dr. Recke).

SOPs zu den Kernprozessen

Anfragen-Bearbeitung: Patient, externe Praxen, Kooperationspartner, UKSH intern
Fall-/Aktenvorbereitung

Arztliche Fallbearbeitung mit Fallkonferenz
Organisation/Vorbereitung Fallkonferenzen

Durchfihrung einer Videosprechstunde

Stammblatt Modellvorhaben Genom

Fallkonferenz Modellvorhaben Genom

Flowchart Modellvorhaben Genom

Weiterleitungsmanagement/ Koordination nach Fallkonferenz
Vorbereitung Wechsel zum Modellvorhaben Genomsequenzierung
Zusammenarbeit B-Zentren (klare und unklare Diagnose)

Konzept Udates bei weiterhin unklarer Diagnose

Strukturierte Weitervermittlung von Patient:innen mit klarer Diagnose

Weitere MalRnahmen in 2025

Fortbildungsreihe fiir Allgemeinmediziner: Integrierung des ZSE (AK Segeberg).

Etablierung Genom-Modellvorhaben.

Verbesserung der Auswertung im ORBIS (IT-Antrag).

Etablierung der Kooperation mit der KLINSE (UKT) zur Verbesserung von Versorgung von Ultra Rare Diseases.
Etablierung des ZSE Fasttracks: Zur schnellen Genomdiagnostik bei kritisch kranken Patient:innen (in Zusammenarbeit
der Intensivstation und ZSE Libeck)

Durchfihrung einer DSFA fir CPMS 2.0.

Qualitatsziele fir 2026

Ausbau der Zentrumsstruktur

Sicherung und Einhaltung der Qualitatskriterien nach GBA

Sicherung und Einhaltung der Ablaufe im Rahmen der Genominitiative

Ausbau der Register, des nationalen und internationalen Austauschs

Ausbau der Vernetzung zu den ambulanten und stationaren Zuweiser:innen in Schleswig-Holstein
Ausbau des Einsatzes von kinstlicher Intelligenz (KI) bei der Fallbearbeitung und Recherche
Prifung des Einsatzes von Telemedizin und sozialen Netzwerken

12. Informationsveranstaltungen und Fortbildungen

Es wurden im Jahr 2025 mehrere Fortbildungsveranstaltungen fir Patient:innen durchgefihrt. Eine Auswahl:

Auf der A-Zentrum-Ebene:
20.6. ,Precision Medicine for Rare”: ZSE Kiel/Lubeck beim 9. Rare Disease Symposium der Eva Luise und Horst Kdhler

Stiftung
20.6.fand in Berlin das 9. Rare Disease Symposium der Eva Luise und Horst Kéhler Stiftung unter dem Titel ,Precision
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Medicine for Rare” statt. Die Zentren fur Seltene Erkrankungen Kiel und Lubeck waren erneut mit Vertreter:innen
aus Klinik und Forschung prasent, um sich Uber aktuelle Entwicklungen in der Diagnostik und Therapie seltener
Erkrankungen auszutauschen und zu vernetzen. Im Fokus des diesjahrigen Symposiums standen prazisionsmedizi-
nische Ansatze, die das Potenzial haben, seltene Erkrankungen gezielter zu erkennen und besser zu behandeln. In
Session 3:,Spotlight Talks: Cutting-Edge Developments — Recognizing, Understanding and Treating Rare Diseases”
war Prof. Dr. Malte Spielmann (Institut fur Humangenetik, UKSH, ZSE Kiel) als Redner vertreten. In seinem Vortrag
stellte er neueste Erkenntnisse aus der funktionellen Genomik vor und erlauterte, wie moderne Sequenzierver-
fahren und zellulare Modelle zur Entschlisselung bislang unklarer genetischer Ursachen beitragen kdnnen. Das
Symposium bot erneut eine inspirierende Plattform fUr den interdisziplinaren Austausch zwischen Forschung,
Versorgung und Patientenorganisationen — mit dem gemeinsamen Ziel, die Situation von Menschen mit seltenen
Erkrankungen nachhaltig zu verbessern.

1.2. Social-Media-Beitrage zum Rare Disease Day 2025, Hamburg

22.2. Multikanal-Awareness-Kampagne, Welt-Enzephalitis-Tag & Online-Patiententag GENERATE Patient:innen-Forum
anlasslich des Welt-Enzephalitis-Tages

28.2. Aktion zum Tag der Seltenen Erkrankungen

28.2.SAT1Video zum RDD 2025

28.6.14. HSP-Info-Tag der HSP-Selbsthilfegruppe in Wehye bei Bremen, Vortrag ,Update zur evidenzbasierten Therapie
bei HSP”

13.10.Rheumatoide Arthritis — Gelenkschmerzen und Schwellungen: Habe ich Rheuma? (Hybrid-Vortrag)

25710. HSP Aktionstag, Gesundheitsforum Kiel zum Start der HSP-Spezialambulanz in Kiel

1111, Schuppenflechte und Gelenkschmerzen — Habe ich eine Psoriasis-Arthritis? (Hybrid-Vortrag)

512. GENERATE Mitgliederversammlung

2x pro Monat The Autoimmunencephalitis podcast

1x jahrlich Vortrag bei DOIG (Deutsche Gesellschaft fiir Osteogenesis imperfecta)

1x jahrlich Kieler Hormon- und Stoffwechseltag

13. Wissenschaftliche Publikationen — Auswahl

— ORPHAN &NEW DRUGS Zeitschrift fur Seltene Erkrankungen und neue Arzneistoffe in der Padiatrie. Zwei Artikel in
Ausgabe 12025 ,Zentrum fur Seltene Erkrankungen Kiel am UKSH stellt sich vor”,0gden Syndrom-wie ist es ultra rare
among the rare zu sein”

— de Bruijn MAAM, Leypoldt F, Dalmau J, Lee ST, Honnorat J, Clardy SL, Irani SR, Easton A, Kunchaok A, Titulaer MJ.
Autoimmune encephalitis. Nat Rev Dis Primers. 2025;11(1):65. doi:10.1038/s41572—025- 00650 1.

— Brenner J, Bastiaansen AEM, Guasp M, Muniz-Castrillo S, lizuka T, de Bruijn MAAM, et al. Development and validati-
on of the NEOS2 score for prediction of long-term outcomes and improvement after first-line immunotherapy in patients
with anti-NMDAR encephalitis: an international cohort study. Lancet Reg Health Eur. 2025;62:101562. doi:10.1016/].
lanepe.2025.101562.

— Binks SNM, Elliott KS, Muniz-Castrillo S, Gilbert E, Kawasaki de Araujo T, Harper AR, et al. Novel risk loci in LGI1-
antibody encephalitis: genome-wide association study discovery and validation cohorts. Brain. 2025;148(3):737—745.
doi:10.1093 /brain/awae349.

— Yogeshwar SM, Bartels F, Griter T, Mufiz-Castrillo S, Picard G, Crijnen YS, et al. Brain atrophy patterns in anti-Ig-
LONS disease. Brain. 2025. doi:10.1093/brain/awaf256.

—  Grater T, Gaig C, Crijnen YS, Titulaer MJ, Sabater L, Heidbreder A, et al. Early Treatment With Intravenous Immu-
noglobulins and Outcomes of Patients With Anti-IgLON5 Disease. JAMA Neurol. 2025;82(10):1040-1047. doi:10.1001/
jamaneurol.2025.2574.
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—  Sommer S, Panzer A, Bertolini A, Cleaveland R, Jain V, Kapanci T, et al. Spectrum of Clinical and Imaging Fea-
tures of Children With GFAP Astrocytopathy. Neurol Neuroimmunol Neuroinflamm. 2025;12(1):e200327. doi:10.1212/
NX.0000000000200327.

— Milano C, Saylam E, Papi C, Marmolejo L, Sankovic A, Reinecke R, et al. Clinical Characterization and Long-
Term Outcome in Children and Adults With Anti-AMPA Receptor Encephalitis. Neurol Neuroimmunol Neuroinflamm.
2025;12(5):e200453. doi:10.1212/NXI.0000000000200453.

— Baumgartner T, Freyberg M, Campetella L, Crijnen Y, Dargvainiene J, Behning C, et al. Risk of Epilepsy and Factors
Associated With Time to Seizure Remission in Anti-LGIT Encephalitis: Long-Term Outcome in 236 Patients. Neurol Neu-
roimmunol Neuroinflamm. 2025;12(6):e200469. doi:10.1212/NXI.0000000000200469.

—  Sommer S, Panzer A, Bertolini A, Cleaveland R, Jain V, Kapanci T, et al. Real-world multicentre cohort study on
choices and effectiveness of immunotherapies in NMOSD and MOGAD. J Neurol Neurosurg Psychiatry. 2025;96(6):582-
592. doi:10.1136/jnnp-2024—334764.

— Thomsen M, Ott F, Loens S, Kilic-Berkmen G, Tan AH, Lim SY, et al. Genetic Diversity and Expanded Phenotypes in
Dystonia: Insights From Large-Scale Exome Sequencing. Ann Clin Transl Neurol. 2025;12(8):1648 -1659. doi:10.1002/
acn3.70100.

— Tura A, Sonntag SR, von Bubnoff NCC, Spielmann M, Grisanti S. Missegregation of Chromosome 3 and Generation
of Monosomy 3 in the Proliferating Uveal Melanoma Cells Under Hyperglycemia. Invest Ophthalmol Vis Sci. 2025 Dec
1;66(15):10. doi: 10.1167/i0vs.66.15.10. PMID: 41328998; PMCID: PMC12697705.

— Till A, Siddiqui RA, Altbirger C, Schwarz R, Huebner T, Wolf J, Andres D, Anker A, Aretz S, Haack TB, Berlage T, Beule
D, Boerries M, Buchhalter I, Bussmann J, Engel C, Friedrichs J, Fréhling S, Haenisch B, Hahne A, Hibschmann D, von
Kessel F, Klatt R, Kreutzfeldt S, Kron A, Krude H, Lubbe A, Lihrig U, Malek N, Mertes C, Méller Y, Mundlos C, Nothen MM,
Ossowski S, Pétschke L, Rasokat A, Riess O, Schade S, Schirmacher P, Schmutzler R, Scholl C, Semler SC, Spielmann M,
Stegle O, Stenzinger A, StralBburger J, Schrock E, Krawczak M, Kohlbacher 0. Germany’s national genomDE strategy. Nat
Med. 2025 Dec;31(12):3981-3984. doi: 10.1838/s41591-025-03991-2. PMID: 41094033.

— Nauth T, Philipp M, Renner S, Burkhalter MD, Schiler H, Saygi C, Handler K, Siebels B, Busch A, Mair T, Rickassel V,
Deden S, Hoffer K, Olfe J, Mir TS, von Kodolitsch Y, Girdauskas E, Rybczynski M, Kriegs M, VoR H, Sauvigny T, Spielmann M,
Alawi M, Krasemann S, Kubisch C, Demal TJ, Rosenberger G. CDKL1 variants affecting ciliary formation predispose to tho-
racic aortic aneurysm and dissection. J Clin Invest. 2025 Oct 7;135(23):e186287. doi: 10.1172/JCI186287. PMID: 41056017;
PMCID: PMC12646653.

— Sivaprasad R, Handler K, Caliebe A, Spielmann M, Holterhus PM, Hornig NC. Comprehensive androgen-dependent
transcriptome analysis in human genital tissue. BMC Genomics. 2025 Nov 17;26(1):1047. doi: 10.1186 /512864 -025-
12212-6. PMID: 41249932; PMCID: PMC12621392.

— Sreenivasan VKA, Yumiceba V, Spielmann M. Structural variants in the 3D genome as drivers of disease. Nat Rev
Genet. 2025 Nov;26(11):742-760. doi: 10.1038/s41576—025-00862-x. Epub 2025 Jun 30. PMID: 40588575.

— Kaschta D, Post C, Gaass F, Al-Tawil M, Arriens V, Balachandran S, Baumer T, Berge V, Birgel F, Dalski A, Dittmar M,
Franke A, Franzenburg S, Ful? J, Gehring B, Gembicki R, Greiten B, Grohte K, Hanker B, Handler K, Harder L, Hellenbroich Y,
Herget T, Herrmann G, Hiort O, Hoff K, Hoffmann B, Hornig N, HUning |, Kautza-Lucht M, Kéhler J, Liegmann AS, Lisfeld J,
Loscher BS, Margraf NG, Meyenborg M, Méllring A, Muhle H, Penas EMM, Nommels H, Papingi D, Poggenburg |, Pozojevic
J, Rosenstiel P, Recke A, Roberts K, Rosler L, Rust F, Salewski MB, Schau-Rémer K, Schlein C, Sreenivasan VKA, Toutouna
L, Utermann-Thusing C, van der Ven AT, Volk AE, Wehnert J, Wilson S, Woitschach R, Yumiceba V, Zihlke C, MUnchau A,
Briggemann N, Vater |, Caliebe A, Nagel |, Spielmann M. Evaluating genome sequencing strategies: trio, singleton, and
standard testing in rare disease diagnosis. Genome Med. 2025 Sep 18;17(1):100. doi: 10.1186/s13073-025-01516-7.
PMID: 46963120; PMCID: PMC12445032.

— Gniesmer S, Belousova V, Piria R, Rotering JC, Stichtenoth G, Spielmann M, Stahl A, Grisanti S. Frihgeborenenretino-
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pathie bei einem friihgeborenen Zwillingspaar — ein diskordanter Fall [Retinopathy of prematurity in a pair of premature
twins-A discordant case]. Ophthalmologie. 2025 Aug;122(8):632—636. German. doi: 10.1007/s00347-025-02220-y.
Epub 2025 Mar 20. PMID: 40113609.

— Spielmann M. Updates zum Modellvorhaben Genomsequenzierung nach § 64e SGB V. Med Genet. 2025 Jul
17,37(3):249. doi: 101515/ medgen-2025-2027. PMID: 40687885; PMCID: PMC12268249.

— Nava C, Cogne B, Santini A, Leitao E, Lecoquierre F, ChenY, Stenton SL, Besnard T, Heide S, Baer S, Jakhar A, Neuser
S, Keren B, Faudet A, Forlani S, Faoucher M, Uguen K, Platzer K, Afenjar A, Alessandri JL, Andres S, Angelini C, Aral B,
Arveiler B, Attie-Bitach T, Aubert Mucca M, Banneau G, Barakat TS, Barcia G, Baulac S, Beneteau C, Benkerdou F, Bernard
V, Bézieau S, Bonneau D, Bonnet-Dupeyron MN, Boussion S, Boute O, Brischoux-Boucher E, Bryen SJ, Buratti J, Busa T,
Caliebe A, CapriY, Cassinari K, Caumes R, Cenni C, Chambon P, Charles P, Christodoulou J, Colson C, Conrad S, Cospain

A, Coursimault J, Courtin T, Couse M, Coutton C, Creveaux |, D'Gama AM, Dauriat B, de Sainte Agathe JM, Del Gobbo G,
Delahaye-Duriez A, Delanne J, Denommeé-Pichon AS, Dieux-Coeslier A, Do Souto Ferreira L, Doco-Fenzy M, Drukewitz S,
Duboc V, Dubourg C, Duffourd Y, Dyment D, EL Chehadeh S, Elmaleh M, Faivre L, Fennelly S, Fischer H, Fradin M, Gallu-
dec Vaillant C, Ganne B, Ghoumid J, Goel H, Gokce-Samar Z, Goldenberg A, Gonfreville Robert R, Gorokhova S, Goujon L,
Granier V, Gras M, Greally JM, Greiten B, Gueguen P, Guerrot AM, Guha S, Guimier A, Haack TB, Hadj Abdallah H, Halleb

Y, Harbuz R, Harris M, Hentschel J, Héron B, Hitz MP, Innes AM, Jadas V, Januel L, Jean-Margais N, Jobanputra V, Jobic F,
Jornea L, Jost C, Julia S, Kaiser FJ, Kaschta D, Kaya S, Ketteler P, Khadija B, Kilpert F, Knopp C, Kraft F, Krey |, Lackmy M,
Laffargue F, Lambert L, Lamont R, Laugel V, Laurie S, Lauzon JL, Lebreton L, Lebrun M, Legendre M, Leguern E, Lehalle
D, Lejeune E, Lesca G, Lesieur-Sebellin M, Levy J, Linglart A, Lyonnet S, Lithy K, Ma AS, Mach C, Mandel JL, Mansour-
Hendili L, Marcadier J, Marin V, Margot H, Marquet V, May A, Mayr JA, Meridda C, Michaud V, Michot C, Nadeau G, Naudion
S, Nguyen L, Nizon M, Nowak F, Odent S, Olin V, Osei-Owusu 1A, Osmond M, Ounap K, Pasquier L, Passemard S, Pauly M,
Patat O, Pensec M, Perrin-Sabourin L, Petit F, Philippe C, Planes M, Poduri A, Poirsier C, Pouzet A, Prince B, Prouteau C,
Pujol A, Racine C, Rama M, Ramond F, Ranguin K, Raway M, Reis A, Renaud M, Revencu N, Richard AC, Riera-Navarro

L, Rius R, Rodriguez D, Rodriguez-Palmero A, Rondeau S, Roser-Unruh A, Rougeot Jung C, Safraou H, Satre V, Saugier-
Veber P, Sauvestre C, Schaefer E, Shao W, Schanze |, Schlump JU, Schliter Martin A, Schluth-Bolard C, Schuhmann S,
Schrader C, Sebastin M, Sigaudy S, Spielmann M, Spodenkiewicz M, St Clair L, Steffann J, Stoeva R, Surowy H, Tarnopolsky
MA, Todosi C, Toutain A, Tran Mau-Them F, Unterlauft A, Van-Gils J, Vanlerberghe C, Vasileiou G, Vera G, Verdel A, Ver-
loes A, Vial Y, Vignal C, Vincent M, Vincent-Delorme C, Vincent-Devulder A, Vitobello A, Weber S, Willems M, Zaafrane-
Khachnaoui K, Zacher P, Zeltner L, Ziegler A, Galej WP, Dollfus H, Thauvin C, Boycott KM, Marijon P, Lermine A, Malan V,
Rio M, Kuechler A, Isidor B, Drunat S, Smol T, Chatron N, Piton A, Nicolas G, Wagner M, Abou Jamra R, Héron D, Mignot C,
Blanc P, O'Donnell-Luria A, Whiffin N, Charbonnier C, Charenton C, Thevenon J, Depienne C. Dominant variants in major
spliceosome U4 and US small nuclear RNA genes cause neurodevelopmental disorders through splicing disruption. Nat
Genet. 2025 Jun;57(6):1374-1388. doi: 101038 /541588 -025—-02184—4. Epub 2025 May 16. PMID: 40379786; PMCID:
PMC(C12165858.

— Pozojevic J, Kakar N, Sczakiel HL, Kruse N, Handler K, Balachandran S, Sreenivasan V, Mensah MA, Spielmann M.
Haplotype Phasing of Biallelic WNT1@B Variants Using Long-Read Sequencing in Split-Hand/Foot Malformation Syn-
drome. Clin Genet. 2025 May;107(5):582—-584. doi: 10.1111/cge.14706. Epub 2025 Jan 18. PMID: 3982573@; PMCID:
PMC11973024.

— Pohl J, Nuss H, Caliebe A, Gosch A, Reutershahn E, Pankau R, Muhle H. Williams-Beuren Syndrome and Epilepsy:
A Retrospective Analysis of 589 Patients. J Child Neurol. 2025 May;40(5):318 —323. doi: 10.1177/08830738241305659.
Epub 2025 Jan 22. PMID: 39840696.

— Engel C, Rendek M, Assoumani J, Argilli E, Ariani F, Avice-Denizet AL, Bijlsmaa EK, Blanc P, Bruno LP, Callewaert B,
Capra V, Carullo M, Chesneau B, Coppens S, Curry C, Dale B, Dahlen E, Delahaye-Duriez A, Denommé-Pichon AS, De-
meer B, Dvorakova L, Fischer J, Geneviéve D, Giacomini T, Handrup MM, Heron D, Hining |, lacomino M, Isidor B, Keren B,
Kmoch S, Koolen DA, Kiibler A, Lastlvkova J, Le C, Levy J, Rizzo CL, Maitz S, Marlin S, Mignot C, Mirzaa G, Nagel |, Neuens
S, Noskova L, Pao E, Peckova A, Plaisancie J, Porrmann J, Privitera F, Reis A, Renieri A, Rio M, Rippert A, Ryba L, Scala M,
Schieving JH, Sherr EH, Shuen A, Sidlow R, Smol T, Soblet J, Striano P, Suri M, Syryn H, Tran Mau-Them F, Travessa AM, Van
Gils J, Vasileiou G, Verseput JJA, Vilain C, Vincent-Delorme C, Vyhnalkova E, Wakeling EL, Zacher P, Zara F, Kuentz P, Piard
J. Comprehensive analysis of CNOT3-related neurodevelopmental disorders: phenotypic and genotypic characterization.
Eur J Hum Genet. 2025 Aug;33(8):989-996. doi: 10.1038/s41431-025-01884-z. Epub 2025 Jun 25. PMID: 40562808 ;
PMCID: PMC12322203.
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— Tiedemann L, Gorantla SP, Ahlf P, Schmidt LS, Pott C, Litterst M, Waetzig V, Nagel |, Ruemenapp J, von Bubnoff N,
Cascorbi I, Kaehler M. Association of fibronectin 1 deregulation with tyrosine kinase inhibitor resistance in chronic mye-
loid leukemia. Front Cell Dev Biol. 2025 Dec 19;13:1725857. doi: 10.3389/fcell.2025.1725857 . PMID: 41488007 ; PMCID:
PMC12757412.

— Schlemminger L, Nagel |, Vater |, Cascorbi |, Kaehler M. The role of the lysine histone methylase KMT2D in chronic
myeloid leukemia. Front Pharmacol. 2025 Sep 16;16:1652373. doi: 10.3389/fphar.2025.1652373. PMID: 41835915; PMCID:
PM(C12481891.

— Loffler C, Leipe J, Hellmich B. Ultrasonographic findings in diabetic cheiroarthropathy: a pilot study. Scand J Rheu-
matol. 2025 Jan;54(1):41-48.

— Mac Eochagain C, Neuendorff NR, Gente K, Leipe J, Verhaert M, Sam C, et al. Management of immune checkpoint
inhibitor-associated toxicities in older adults with cancer: recommendations from the International Society of Geriatric
Oncology (SIOG). Lancet Oncol. 2025 Feb;26(2):e90-e102.

—  Wischnewski S, Rausch HW, Ikenaga C, Leipe J, Lloyd TE, Schirmer L. Emerging mechanisms and therapeutics in
inflammatory muscle diseases. Trends Pharmacol Sci. 2025 Mar;46(3):249-263.

— Albrecht A, Taubmann J, Minopoulou |, Hatscher L, Kleinert S, Muhlensiepen F, et al. Real-World-Evidence of Digital
Health Applications (DiGAs) in Rheumatology: Insights from the DiGAReal Registry. Rheumatol Ther. 2025 Apr;12(2):267-282.

— Olsavszky V, Bazari M, Ben Dai T, Olsavszky A, Finkelmeier F, Friedrich-Rust M, et al. Digital Translation Platform
(Translatly) to Overcome Communication Barriers in Clinical Care: Pilot Study. JMIR Form Res. 2025 Mar 14;9:e63095.

—  Proft F, Moissl AP, Kirsten N, Pfeil A, Simon D, Bibi |, et al. Orthopaedic physicians’ awareness, diagnostic challenges
and referral barriers in axial spondyloarthritis: insights from a nationwide survey in Germany. Ther Adv Musculoskelet
Dis. 2025 Aug 28;17:1759720X251360162.

— Bibi |, Schaffert D, Blanke P, Illian L, Lenzing F, Martin N, et al. Cardiovascular risk assessment enhanced by automa-
ted machine learning in a multi-phase study. Sci Rep. 2025 Oct 20;15(1):36474.

— Fedkov D, Peine C, Lang F, Khalil A, Knitza J, Leipe J. Predictors of adherence to a digital health application in pati-
ents with inflammatory arthritis: retrospective analysis. Rheumatol Int. 2025 Dec 15;46(1):16.

— Leipe J, Hueber AJ. Digitale Gesundheitsanwendungen. Z Rheumatol. 2025 Dec;84(10):777-779.

— Buhre JS, Pongracz T, Geisen UM, Schubert M, Wang W, Nouta J, et al. Anti-TNF therapy impairs both short- and
long-term IgG responses after repeated vaccination. Allergy. 2025 Feb;80(2):423-439.

— Holle JU, Kubacki T, Aries P, Hellmich B, Kernder A, Kneitz C, et al. Diagnostik und Therapie der ANCA-assoziierten
Vaskulitiden. Z Rheumatol. 2025 Apr;84(Suppl 1):1-49.

— Holle JU, Kubacki T, Aries P, Hellmich B, Kernder A, Kneitz C, et al. Diagnostik und Therapie der ANCA-assoziierten
Vaskulitiden: KURZVERSION der S3-Leitlinie. Z Rheumatol. 2025 Apr;84(3):225-251.

— Gorling SD, Hildebrand E, Ketelsen H, Poor SM, Schirmer JH, Sonnenberg K, Leipe J, Schreiber S, Geisen U, Hoyer BF.
Immune cell profiling in nasal swabs and blood of patients with chronic inflammatory conditions. In: Deutscher Rheu-
matologiekongress 2025. Wiesbaden, 17.-20.09.2025. Disseldorf: German Medical Science GMS Publishing House; 2025.
DocET.23.

—> Gorling SD, Hildebrand E, Ketelsen H, Poor SM, Schirmer JH, Sonnenberg K, Leipe J, Schreiber S, Geisen U, Hoyer BF. Im-
mune cell profiling in nasal swabs and blood of patients with chronic inflammatory conditions. In: Deutscher Rheumatolo-
giekongress 2025. Wiesbaden, 17.-20.09.2025. Disseldorf: German Medical Science GMS Publishing House; 2025. DocET.23.
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— Stein K, Hofmann WP, Franke A, Petroff D, Maller T, Bantel H, GUnther R, Denk G, Reuken PA, Schattenberg JM,
Naumann U, Bottler T, Weber A, Zeuzem S, Hinz M, Greinert R, Berg C, Wissniowski TT, Simon KG, Trebicka J, Behrens R,
Grummer H, Dikopoulos N, Sarrazin C, Roeb E, Kremer AE, Muche M, Ringelhan M, Teufel A, Merle U, Keitel V, Marquardt
JU, Kautz A, Tacke F, Piotrowski K, Képpe-Bauernfeind N, Trautwein C, Berg T, Wiegand J. Clinical characteristics of newly
diagnosed patients with primary biliary cholangitis (PBC) indicate the need for better awareness on timely diagnosis and
adequate UDCA therapy. Z Gastroenterol. 2025 Dec;63(12):126@0—-1267. English. doi: 10.1055/a-2721-1160. Epub 2025
Dec 9. PMID: 41365315.

— Herta T, Franke A, Miller T, Stein K, Bantel H, Ginther R, Denk G, Reuken PA, Schattenberg JM, Naumann U, Battler
T, Weber A, Zeuzem S, Hinz M, Greinert R, Berg C, Wissniowski TT, Simon KG, Trebicka J, Behrens R, Grimmer H, Hofmann
WP, Dikopoulos N, Sarrazin C, Roeb E, Muche M, Ringelhan M, Teufel A, Merle U, Keitel V, Marquardt JU, Kautz A, Tacke

F, Piotrowski K, Koppe-Bauernfeind N, Trautwein C, Berg T, Wiegand J, Kremer AE. Pruritus in primary biliary cholangitis:
insights from the German PBC registry across secondary and tertiary care. Ann Hepatol. 2025 Oct 11;31(1):102140. doi:
10.1016/j.a0hep.2025102140. Epub ahead of print. PMID: 41083068.

14. Leitlinien und Konsensuspapiere

AWMEF-Leitlinie genetische Sprechstunde

DGN Leitlinien Funktionelle Bewegungsstérungen, Leitlinien / Guidelines / Surveys (regional, national, international (ERNs)
European Guidelines on Autoimmune Encephalitis und AWMF Deutsche Leitlinien Autoimmune Enzephalitis

AWMF Leitlinie Autoimmune Enzephalitis AWMF 030-139

European Academy of Neurology guidelines Autoimmune Encephalitis

AWMF/DGN Leitlinie Tremor: Seltene Tremores

AWMF/DGN Leitlinie Parkinson (inkl. genetischem Parkinson)

Update S2k-Leitlinie Varianten der Geschlechtsentwicklung

15. Klinischen Studien

GENERATE-BOOST: Investigator Initiierte Studie zu Bortezomib bei Autoimmuner Enzephalitis

METEROID: Neuromyelitis optica Spektrums-Erkrankungen und Satralizumab

LEGIONE: LGIN Autoimmune Encephalitis Rozanolixizumab

ADHERE: Chronisch, inflammatorisch-demyelinisierende Polyradikuloneuritis CIDP Efgartigimod

Metakognitive Therapie und Neuro-Physiotherapie zur Behandlung funktioneller Bewegungsstérungen
Ergotherapeutisches motorisches Training oder Achtsamkeitstraining bei Patienten mit Schreibkrampf unter Supervision
mit Videotelefonaten

Pravalenz und potenzieller Nutzen von Zusatztherapien bei der Behandlung der idiopathischen zervikalen Dystonie: eine
monozentrische Beobachtungsstudie

Klinische Therapiestudie: Klinischer Effekt eines sensomotorischen Trainings mit Einfluss auf das kortikale und subkorti-
kale Netzwerk bei Patienten mit einem Schreibkrampf

Prodromale HSP-Studie (preSPG4 Studie)

TreatHSP Studie

Clinical Trial Protocol Number: CLNP@23A2002B (APPLAUSE extension) 2020-002200-4@ (EudraCT)

A multicenter rollover extension program (REP) to evaluate the long-term safety and tolerability of open label iptaco-
pan in adult participants with primary IgA nephropathy who have completed a Novartis-sponsored iptacopan parent
study in IgAN

Clinical Trial Protocol Number: CLNP@23F12302 (APPRECIATE) 2023 -504550—-35-00 (EudraCT)

A multicenter, single-arm, open-label study to evaluate efficacy and safety of switching from anti-C5 antibody treat-
ment to iptacopan treatment in study participants with aHUS.

Protocol ID:  Uni-Koeln-5522 (STOP-PKD) 2025-521276-59—-00 (EudraCT)

SGLT2-inhibition to improve Prognosis in Polycystic Kidney Disease

Klinische Studie Transkorneale Elektrostimulation bei Retinitis Pigmentosa
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