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1. Struktur des Zentrums

Organisation

Das Zentrum fur Seltene Erkrankungen Regensburg (ZSER) ist eine Einrichtung des Uni-
versitatsklinikums Regensburg (UKR). Im ZSER arbeiten unterschiedliche Fachgebiete des
Universitatsklinikums Regensburg sowie externe Kooperationspartner eng zusammen, um
eine bestmogliche Diagnose und Therapie zu ermoéglichen. Dem Zentrum sind krankheits-
(gruppen-)spezifische Fachzentren zugeordnet. Weiterhin unterstitzt das ZSER in Koopera-
tion mit anderen Einrichtungen am UKR und der Universitat Regensburg Forschungsvorha-
ben und beteiligt sich an studentischer Lehre sowie arztlicher Fort- und Weiterbildung,. Eine
enge Zusammenarbeit mit der Selbsthilfe ist uns auf allen Ebenen sehr wichtig. Des
Weiteren wurde im Jahr 2016 der ,Foérderverein fur Kinder und Erwachsene mit Seltenen
Erkrankungen e.V.“ (FSER e.V.) gegrindet, um das ,Zentrum fur Seltene Erkrankungen
Regensburg” (ZSER) ideell und materiell zu férdern. Mitgliedsbeitrage und Spenden sollen
die Behandlungsméglichkeiten verbessern und mehr Forschung ermdglichen. Offentlich-
keitsarbeit, Veranstaltungen und der persdnliche Einsatz der Vereinsmitglieder sollen die
Bedeutung seltener Erkrankungen stérker in den Fokus der Offentlichkeit riicken.

Beteiligte Behandlungspartner
Die Struktur des Zentrums fur Seltene Erkrankungen - Referenzzentrum Nordbayern ist in

Abbildung 1 dargestellt.

Abbildung 1: Organigramm des ZSER am Universitatsklinikum Regensburg (31.10.2022).

Administration

Typ-A Zentrum Sekretariat
é m Koordinierender &rztlicher
Zentrum fir Seltene Lotse
Erkrank R b
e et Koordinierender nicht-

arztlicher Lotse

!

Klinische Bereiche mit Typ-B Zentren
) ) Klinik fur An&sthesiologie
Diagnostik Lehrstuhl fiir Molekulare und Zelluldre Anatomie
Ambulanzen Klinik und Poliklinik fiir Augenheilkunde
. Klinik und Poliklinik fir Dermatologie
Tageskliniken Klinik und Poliklinik fiir Hals-, Nasen- und Ohren-Heilkunde
Stationen Klinik und Poliklinik fir Innere Medizin |
Klinik und Poliklinik fir Innere Medizin II
. Klinik und Poliklinik fiir Innere Medizin IlI
Studentische Lehre,

Poliklinik fur Kieferorthopadie
Arztliche Fort-& Weiterbildung Klinik und Poliklinik fir Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie
Klinik und Poliklinik fiir Neurologie im medbo Bezirksklinikum

S o s Klinik und Poliklinik fiir Rheumatologie im Asklepios Klinikum Bad Abbach
Abteilung fir Nephrologie
Zentrum fir familidren Brust- und Eierstockkrebs

Grundlagenforschung Interdisziplindres Zentrum fiir GefaRanomalien

Versorgungsforschung Zentrum fir Hirntumoren (ZHT)

Zentrum fiir Humangenetik Regensburg
Zentrum fiir Plastische, Hand- und Wiederherstellungschirurgie
Zentrum fir Seltene Erkrankungen im Kindesalter (SEK-KUNO)

Klinische Studien

ZSER Jahresbericht 2022 2



In nachfolgender Liste sind die Kliniken, Institute und interdisziplinaren Einrichtungen in
Regensburg genannt, welche eng mit dem ZSER verbunden sind.

Beteiligte Einrichtungen
Liste der Behandlungspartner als Fachzentren (Typ-B-Zentren) des ZSER:
e Klinik fir Andsthesiologie (UKR)
e Lehrstuhl flir Molekulare und Zellulare Anatomie (UR)
e Klinik und Poliklinik fur Augenheilkunde (UKR
e Klinik und Poliklinik fur Dermatologie (UKR)
e Kilinik und Poliklinik fur Hals-, Nasen- und Ohren-Heilkunde (UKR)
e Klinik und Poliklinik fir Innere Medizin | (UKR)
e Klinik und Poliklinik far Innere Medizin Il (UKR)
e Klinik und Poliklinik fur Innere Medizin Il (UKR)
e Poliklinik fur Kieferorthopadie (UKR)
e Klinik und Poliklinik fur Mund-, Kiefer- und Gesichtschirurgie (UKR)
e Klinik und Poliklinik fir Neurologie im medbo Bezirksklinikum Regensburg
e Kilinik und Poliklinik fur Rheumatologie im Asklepios Klinikum Bad Abbach
e Abteilung fir Nephrologie (UKR)
e Zentrum fUr familidren Brust- und Eierstockkrebs
e Interdisziplinares Zentrum fir Gefaflanomalien (1ZG)
e Zentrum fUr Hirntumoren (ZHT)
e Zentrum fur Humangenetik Regensburg
e Zentrum fur Plastische, Hand- und Wiederherstellungschirurgie
e Zentrum flUr Seltene Erkrankungen im Kindesalter (SEK-KUNO)

Netzwerke
Das ZSER ist aktives Mitglied in den folgenden Netzwerken:
o Arbeitsgemeinschaft der Zentren flr Seltene Erkrankungen in Deutschland (AG-
ZSE)

e Bayerischer Arbeitskreis Seltene Erkrankungen (BASE)
e Nationales Netzwerk von elf Zentren fUr Seltene Erkrankungen (Projekt ZSE-DUO)

Daruber hinaus sind Fachzentren des ZSER in verschiedene Netzwerke auf nationaler und
internationaler Ebene eingebunden (z.B. in die Europaischen Referenznetzwerke Endo
ERN, ERN EURACAN, ERN LUNG, ERN SKIN; Stand 31.12.2022).

Kooperationspartner

Das Zentrum fur Seltene Erkrankungen Regensburg arbeitet eng mit der Selbsthilfe zusam-
men. Neben der besonderen Kooperation mit der Allianz fur Chronische Seltene Erkran-
kungen (ACHSE) e.V. bestehen Uber die Fachzentren enge Beziehungen zu vielen Krank-
heits- oder Krankheitsgruppen-spezifischen Vereinen der Selbsthilfe und/oder deren regio-
nalen Vertretern (z.B. XP-Freu(n)de Mondscheinkinder: www.xerodermapigmentosum.de).
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https://www.ukr.de/anaesthesiologie
https://www.uni-regensburg.de/biologie-vorklinische-medizin/molekulare-zellulaere-anatomie/startseite/index.html
https://www.ukr.de/augenheilkunde
https://www.ukr.de/augenheilkunde
https://www.ukr.de/dermatologie
https://www.ukr.de/hals-nasen-ohren-heilkunde
https://www.ukr.de/innere-medizin-1
https://www.ukr.de/innere-medizin-2
https://www.ukr.de/innere-medizin-3
https://www.ukr.de/kieferorthopaedie
https://www.ukr.de/mund-kiefer-und-gesichtschirurgie
https://www.medbo.de/kliniken-einrichtungen/neurologie/universitaetsklinik-am-bk-regensburg
https://www.asklepios.com/bad-abbach/klinik/experten/rheumatologie/
https://www.ukr.de/nephrologie
https://www.ukr.de/zentrum-fuer-familiaeren-brust-und-eierstockkrebs
https://www.ukr.de/interdisziplinaeres-zentrum-fuer-gefaessanomalien-izg
https://www.ukr.de/interdisziplinaeres-zentrum-fuer-gefaessanomalien-izg
https://www.ukr.de/zentrum-fuer-hirntumoren-zht
https://www.humangenetik-regensburg.de/
https://www.ukr.de/zentrum-fuer-plastische-hand-und-wiederherstellungschirurgie
https://www.ukr.de/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen/betreute-seltene-erkrankungen/zentrum-fuer-seltene-erkrankungen-im-kindesalter-sek-kuno
http://www.xerodermapigmentosum.de/

2. Besondere Aufgaben des Zentrums

Prozesse

Die nicht-arztliche Lotsin im Sekretariat am ZSER nimmt ganztags werktaglich Anfragen
von Patienten, Angehdrigen und Behandlern entgegen und koordiniert zusammen mit den
arztlichen Lotsen das Vorgehen. Fragen zu konkreten Seltenen Erkrankungen oder An-
sprechpartnern werden umgehend beantwortet und der Patient an die passenden Exper-
ten im Typ-B Zentrum am Universitatsklinikum in Regensburg oder deutschlandweit
vermittelt.

Far Patienten mit unklarer Diagnose erfolgt die Abklarung anhand definierter Prozesse, die
in Abbildung 2 zusammengefasst sind.

Patient: Al | Betreuende(r) Arztin / Arzt:
1. Fragebogen ZSER 1. Uberweisung

2. Einverstandnis zum Datenaustausch 2. Strukturierte Epikrise

mit der betreuenden Arztin,

dem betreuenden Arzt

L. ) Sichtung der Unterlagen,
Administration
m Sekretariat Epikrise

Koordinierender &rztlicher

Zentrum fir Seltene Lotse
R e Koordinierender nicht- Interdisziplinére Fallbesprechung

arztlicher Lotse .
(wenigstens 2 Arzte)

Regionale interdisziplinare
Vorstellungin einem Typ-B Zentrum des ZSER, einer Fallkonferenz

Spezialamublanz des UKR oder einer diagnostischen

Abteilung UKR / UR
. / Interdisziplindre Fallkonferenz
mit anderen ZSEs

Abbildung 2: Ablauf der Abklarung bei Verdacht auf eine Seltene Erkrankung, aber unklarer
Diagnose. Interdisziplinare Fallbesprechungen finden wenigstens einmal pro Woche statt,
die Ambulanz fur unklare Diagnosen bietet wochentlich Termine an. Regionale und
uberregionale interdisziplinare Fallkonferenzen erfolgen regelmafig (mind. monatlich).
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Durchgefuhrte Fallkonferenzen

Das ZSER A-Zentrum fuhrt nach NAMSE regelmagige interdisziplinare Fallbesprechungen
zu Patienten durch, die mit Verdacht auf eine Seltene Erkrankung, aber unklarer Diagnose
an das ZSER Uberwiesen wurden. An diesen Fallbesprechungen waren 2022 die folgenden
Disziplinen beteiligt: Humangenetik, Neurologie, Padiatrie, Ophthalmologie und Psychia-
trie/Psychosomatik.
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Weiterhin wurden regelmafig klinikumsinterne Fallkonferenzen unter Beteiligung der Ver-
treter der B-Zentren und zentrenubergreifende Fallkonferenzen fur stationdre und ambu-
lante Patienten anderer Kliniken auf nationaler und internationaler Ebene durchgefihrt.
Im Jahr 2022 wurden 612 neue Falle mit dem Verdacht auf eine Seltene Erkrankung
angelegt.

Auf Ebene der Fachzentren (Typ-B-Zentren nach NAMSE) des Zentrums flr Seltene Erkran-
kungen fanden zusatzliche Fallbesprechungen statt. Ebenso werden regelmafiig externe
Falle bzw. Fallanfragen) in interdisziplinaren Fallkonferenzen behandelt und externe
Patienten vorgestellt.

Maflnahmen zur Qualitatssicherung und -verbesserung

Die Ablaufe im ZSER zur Abklarung von Patienten mit unklaren Diagnosen von Anmeldung
bis Abschluss der Fallbearbeitung durch Arztbrief konnen moglicherweise fur die Patienten
vereinfacht und insgesamt beschleunigt werden. Im Jahr 2019 wurde im Rahmen des
BASE-Netz-Projekts mit der Einrichtung einer webbasierten Anmeldeplattform fur Patienten
begonnen. BASE-Netz ist ein Zusammenschluss der Zentren flr Seltene Erkrankungen an
6 bayerischen Uniklinika in Wurzburg, Regensburg, Erlangen, Mianchen (TU und LMU) und
Augsburg. Zusammen mit dem Zentrum fur Telemedizin Bad Kissingen wurde ein Online-
Portal zur bayernweiten IT-medizinischen Vernetzung speziell fur Seltene Erkrankungen
entwickelt. Weitere Informationen zum Projekt BASE-Netz: www.base-netz.de/.

Durch die im BASE-Netz-Portal elektronisch erfassten und transferierbaren Patientendaten
soll die facharztliche Beratung fir Menschen mit Seltenen Erkrankungen auch auf3erhalb
der Ballungszentren zunachst bayernweit verbessert werden. Weiterhin wurden die Dauer
folgender relevanter Teilprozesse analysiert:

1) Zeit zwischen Erstkontakt durch die Patienten mit dem ZSER und der
Fallbesprechung (interne interdisziplindre Besprechung anhand der vollstandig
eingegangenen Unterlagen: Fragebogen zur Krankheitsgeschichte, Anmeldebogen
durch den zuweisenden Arzt, Datenschutzerklarung und Uberweisung plus
medizinische Unterlagen)

2) Zeit zwischen Fallbesprechung und Versand des abschlieRenden Arztbriefes
a. Ggf. Zeit zwischen Fallbesprechung und Vorstellung in der Sprechstunde fur

unklare Diagnhosen
b. Ggf. Zeit zwischen Vorstellung und Versand des abschliefSenden Arztbriefes

Die Erfahrung der vergangenen Jahre bei der Betreuung von Patienten mit unklarer Diag-
nose hat gezeigt, dass viele Patienten eine psychiatrisch-psychosomatische (Co-)-Morbidi-
tat haben. Diese kann sowohl bei Patienten mit dann letztendlich gesicherter Seltener
Erkrankung bestehen als auch bei Patienten mit einer haufigen Erkrankung, deren
Symptomatik jedoch durch die psychiatrisch-psychosomatische (Co-)Morbiditat untypisch
erscheint. Auch brauchen die betroffenen Patienten eine entsprechende Versorgung.

Um die Diagnosefindung bei Patienten mit unklarer Diagnose zu verbessern und zu
verklrzen, wurde im Rahmen des vom Innovationsfonds geférderten Projekts ZSER-DUO
die gemeinsame Patientenbetreuung durch einen somatischen Arzt, z.B. fur Neurologie,
und einen Arzt fUr Psychiatrie und Psychotherapie oder fir Psychosomatische Medizin und

ZSER Jahresbericht 2022 5


http://www.base-netz.de/

Psychotherapie etabliert. Die genauen Ablaufe wurden in einer SOP ,,Duale Lotsenstruktur®
beschrieben.

Aktuell wurden und werden seit dem Start von Base-Netz mit dem Stand vom 26.06.2023
mehr als 1.300 Menschen Uber BASE-Netz betreut, knapp 100 davon im ZSER.

Regensburg

Gesamt 1.383 75 805

3. Fort- und Weiterbildungsveranstaltungen

Im Zentrum flr Seltene Erkrankungen Regensburg finden regelmagig Fortbildungsveran-
staltungen zum gesamten medizinischen Spektrum seltener Erkrankungen statt. Diese
werden teils in Prasenz, teils als Hybrid-Veranstaltungen angeboten und binden auch die
externen Netzwerk- und Kooperationspartner ein.

4. Maflnahmen zum strukturierten Austausch uber
Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen
Zentren fur seltene Erkrankungen

Im Rahmen von zentrumsubergreifenden Fallkonferenzen fand ein strukturierter Aus-
tausch uUber entsprechende Therapieempfehlungen und Behandlungserfolge mit anderen
Zentren flr seltene Erkrankungen statt, insbesondere mit dem Zentrum fr Seltene Erkran-
kungen (ZESE) Nordbayern, Universitatsklinikum Wurzburg.

5. Anzahl der durch humangenetische Analysen gesicherten
Diagnosen gegenuber bisher unklaren Diagnosen

Im Jahr 2022 wurden am Institut fir Humangenetik der Universitat Regensburg 818
Analysen durchgefihrt, wodurch bei 369 Patient die klinische Verdachtsdiagnose moleku-
largenetisch bestatigt werden konnte. Bei weiteren 12 Ratsuchenden konnte mittels
pradiktiver Testung eine Anlagetragerschaft bestatigt werden.
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6. Leitlinien und Konsensuspapiere mit Beteiligung des ZSER

Das A-Zentrum ZSER und seine Partner haben an Leitlinien fur die klinische Praxis (CPG)
und andere Arten von Instrumenten fUr die klinische Entscheidungsfindung mitgearbeitet
und mitentwickelt. Nachfolgend die Liste der Mitarbeit an Leitlinien und Konsensuspapie-
ren unter Beteiligung des ZSER:

- Ichthyoses - Part 1: Differential diagnosis of vulgar ichthyoses and therapeutic

options.
- Ichthyoses--Part 2: Congenital ichthyoses
- ZSE/ERN Versorgernetzwerk" HAUT" - DRN HAUT

7. Studien zu Seltenen Erkrankungen mit Beteiligung des ZSER

Folgende Studien liefen unter Beteiligung des ZSER im Jahr 2022:

1. A Proof of Concept, Phase lla, Open Label Study to Evaluate the Safety and
Efficacy of Subcutaneous Implants of Afamelanotide in Patients with Xeroderma
Pigmentosum (XP)

2. NIHR Project RP-PG-1212-20009 "Developing a psychological intervention to
improve ultraviolet protection and clinical outcomes in Xeroderma Pigmentosum"
(clinical study)

3. Dual pilot structure to clarify unclear diagnoses in centers for rare diseases (non-
interventional clinical study)

4. Base-Net, IT network to link five Bavarian University Center of Rare diseases
(research project

5. Bavarian Genome Project

8. Wissenschaftliche Publikationen des ZSER

Folgende Publikationen wurden im Zeitraum 2020 - 2022 vom A-Zentrum ver6ffentlicht:

Hebestreit H, Ullrich M, Graessner H, Rashid A, Ertl M, Maisch T (2022).
Digital systems for consultations and case conferences in rare diseases
Monatsschr Kinderheilkd 169 (8): 705-710

Eholzer L, Oschlies I, Berneburg M, Karrer S (2022).

Cutaneous mucinosis of infancy.
Hautarzt 72 (9): 797-800.
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9. Kontakt

Zentrum fur Seltene Erkrankungen Regensburg
Universitatsklinikum Regensburg
Franz-Josef-Strauf3-Allee 11

93053 Regensburg

Sprecher: Professor Dr. Mark Berneburg
T: 0941 944-9696
zser@ukr.de
www.ukr.de/zser
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